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研究要旨  
 色素性乾皮症(XP)では神経症症状がADL低下に対する大きな要因となっている。これまで
我々は、中枢神経障害に対する頭部MRI、末梢神経障害に対する神経伝導検査、日常生活動作
（ADL）や高次機能を含めた重症度スコアを評価項目として確立してきた。今回さらにXPの末
梢神経伝導検査において初めてとなる小児期でのコントロール症例との比較検討を行った。XP
-A 18例とコントロール35例で神経伝導検査を行ったところ、DNA障害に起因する神経細胞死（n
euronopathy）だけではなく、長さ依存性の多発性ニューロパチーの可能性も示唆された。さ
らに脳萎縮や重症度評価と同じく末梢神経障害も5歳前後から進行性に悪化することが示さ
れ、さらなる病態の解明が必要と考えられた。 

 
 
Ａ．研究目的 
 色素性乾皮症（XP）において神経症状を呈する
相補性群は神経型 XP と呼ばれる。近年、皮膚癌
に対しては早期発見・早期治療によるコントロー
ルが可能となってきているが、一方で神経症状に
対しては有効な治療法や予防法が存在せず、患者
の予後に大きく関わっている。本研究では XP に
おける神経症状がどのように進行し、それに関連
してどのような因子が機能予後や生命予後へ関
わっているのか検討することで、今後の診療やケ
アに必要な情報を提供していくことを目的とす
る。 
 
Ｂ．研究方法 
 これまでに我々は、中枢神経障害に対する頭部
MRI、末梢神経障害に対する神経伝導検査、日常
生活動作（ADL）や高次機能を含めた重症度スコ
アを評価項目として確立してきた。今年度は XP
の末梢神経伝導検査において初めてとなる小児
期でのコントロール症例との比較検討を行った。 
（倫理面への配慮） 
患者・家族への診察、検査、問診はすべて通常

診療の範疇であり倫理面での大きな問題はない
と思われた。患者の臨床データは全て匿名化をし
た上で厳重に取り扱った。 
 

Ｃ．研究結果 
XP-A 18 例とコントロール 35例で神経伝導検査

を行い、従来から指摘されている下肢優位・感覚
神経優位の軸索障害に矛盾しない末梢神経障害
を認め、さらに 5歳前後から経時的に進行すると
いう結果が得られた。 

 

Ｄ．考察 
 XPの神経障害における病態はDNA修復障害に起
因する神経細胞死（neuronopathy）が考えられて
いるが、この場合は神経障害の程度が神経軸索の
長さに依存することはない。一方で今回の結果は
長さ依存性の多発性ニューロパチーに合致する
ものであり、XPの末梢神経障害は DNA 修復とは異
なる機序も併存している可能性が示唆された。さ
らに、臨床的に神経症状が目立ってくるのは 10
歳前後とされているが、脳萎縮や重症度評価と同
じく末梢神経障害も5歳前後から進行性に悪化す
ることが確認された。これらのことからは、XP の
神経症状が単一の病態で進行するわけではない
ことも考えられる。 
 
Ｅ．結論 
 XP-A における末梢神経障害は下肢優位・感覚神
経優位の軸索障害が5歳前後から経時的に進行し、
その機序としてDNA修復障害以外の要因も示唆さ
れた。 
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