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研究要旨  
 XPの神経学的評価として頭部MRI、末梢神経伝導検査、重症度スコアそれぞれ及び相関関係

の解析を行い、重症度スコアのtotal score、頭部MRIの灰白質容積、末梢神経伝導検査の脛骨

神経CMAPを特に5歳以降でフォローアップすべき項目として同定した。個別の症候としては言

語能力、排泄行為、起立・歩行、興味・関心が病状の進行と相関があり、日常臨床でも注意す

べきと思われた。 

 

 

Ａ．研究目的 
 色素性乾皮症（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を検討す

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 

 これまでに我々は頭部 MRI、末梢神経伝導検査、

重症度スコアを XP の神経症状に対する評価項目

として確立した。これらの相関関係、副次項目に

ついて検討した。 

（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 
重症度スコアの total scoreの悪化は、頭部 MRI

の灰白質容積の減少、末梢神経伝導検査の脛骨神

経 CMAP（複合筋活動電位）の減少とそれぞれ有意

な相関を示した。重症度スコアのサブ解析では、

個別の項目で予後を予測させるような因子は認

めなかった。これまでの検討から頭部 MRI、末梢

神経伝導検査、重症度スコアいずれも 5歳以降で

の経年的な悪化が示された。 

 
Ｄ．考察 
 A群重症型の患者において、経験的には 10歳ご

ろまでは身体的な成長がみられ、高校卒業頃から

ADL が低下する場合が多い。一方で他覚的な評価

では、5 歳を契機に神経細胞の減少が進行するこ

とが示唆された。言語能力、排泄行為、起立・歩

行、興味・関心が病状の進行と相関があり、日常

臨床でも注意すべきと思われた。 
 
Ｅ．結論 

 重症度スコアの total score、頭部 MRI の灰白

質容積、末梢神経伝導検査の脛骨神経 CMAP は特

に 5歳以降でフォローアップすべき項目と考えら

れた。 
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