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研究要旨  
研究分担者は20年以上にわたりコケイン症候群（CS）の診断センターを維持してきており、これまで32例の

CS症例を直接経験した。最近3年間でもCS診断センターに少数（10名）ではあるが患者が紹介され新規に3例
の小児（Ⅰ型）CS症例を確認した。また経過観察中の成人CS患者（Ⅲ型、CSB群）に皮膚癌が生じたことか
らCSも時間軸を勘案すれば高発癌性遺伝性光線過敏症である可能性が示唆された。 
研究分担者は23年にわたりCS患者家族との交流を密にしてきた。今回の検討からCS患者の両親では身体的、
精神的にQOLが低下していることが判明した。CSなど小児遺伝医療の現場においては患児のみならず患児の親
に対してもきめ細かなケアが必要であること、CS患者家族会への医師の関節的支援が有用であることが明らか
になった。 
 
Ａ．研究目的 
コケイン症候群（Cockayne syndrome ; CS）は光線
過敏症状に加え、著明な発育障害、精神運動発達遅
延、視力障害、難聴などを伴う稀な遺伝性疾患（小
児慢性特定疾病、指定難病192）である。CSは紫外線
性  DNA損傷の修復（ヌクレオチド除去修復 
nucleotide excision repair ; NER）異常で発症し、患者
の多くは小児で通常は20歳前後に腎障害などで死亡
する予後不良の疾患である。早期のCS確定診断はCS

患者、家族のQOL向上にきわめて重要である。研究
分担者は20年以上にわたりCS診断センターを維持し
てきた。今回の3年間では 
① CS診断センター維持 
② CS患児の親のQOL評価 
③ CS患者家族会との交流、存在意義の再確認をテ
ーマに研究を展開した。 
 
 Ｂ．研究方法 
① CS診断は患者細胞を用いた各種DNA修復試験
（紫外線感受性試験、DNA修復能測定）、遺伝
子解析などで実施した。 
② CS患者家族会の協力を得て、CS患者の両親に対
して、本邦でも頻用されている健康関連QOL尺

度のひとつ、SF-8を用いてQOL状態を検討した。
身 体 的 な QOL は PCS(physical compotent 

summary)-8で、精神的な QOLはMCS(mental 

component summary)-8にて評価した。 
③ CS患者家族会との交流 
 
（倫理面への配慮） 
  本研究の一部(CS疑い患者の各種DNA修復解析、新
規CS患者の遺伝子解析、データ集積など)は実臨床で
は保険収載され診療上必要な検査のひとつとして認
められている。また患者解析自体は大阪医科大学ヒ
トゲノム・遺伝子解析研究倫理審査会においてすで
に承認されている。ヒトサンプルを用いる場合はそ
の審査会の基準を遵守し、患者あるいは家族の文書
による同意を得た後に施行し、その場合検体はコー
ド化して連結可能匿名化して取り扱う。個人情報に
は十分配慮し、検体や検査結果、電子カルテ、紙カ
ルテより得た臨床情報の保管も厳重に行った。以上、
倫理面へは十分な配慮のもの、本研究を推進した。 
 
Ｃ．研究結果 
① 3年間で10名のCS疑い患者が紹介され3例（いず
れも古典型）を新規に診断した。研究分担者が
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以前に確定診断し現在も外来にてフォロー中の
Ⅲ型CS患者（60歳、女性）（CSB群）において
露光部の皮膚癌合併（前腕の日光角化症、顔面
基底細胞癌）を確認した。 
② 身体的サマリースコア（PCS）、精神的サマリー
スコア（MCS）が基準値より低下していた。患
児と過ごす時間が長い母親では父親に比べて
PCS、MCS低下例が多かった。また患児を 2名
育てている母親では MCS（PCS）低下例が多か
った。さらにMCSの著明な低下２例（母親）で
は「心の健康」「日常生活機能（精神）」が特に
低値であることが判明した。 
③ CS 患者家族会と医師に間には双方向の交流が
あることが確認できた。 
 
 Ｄ．考察 
① CS患者の臨床像には多様性がみられる。これま
でCSは高発癌性ではない遺伝性光線過敏症であ
ると考えられていたが、今回研究分担者が経験
したⅢ型CSの高齢症例で露光部に皮膚癌の発生
を認めたことから、CSも紫外線による高発癌が
起こりやすい病態であることを示唆する。 
② CS患児をもつ両親の QOLは身体面でも精神面
でも低いことが確認できた。この低下は父親よ
り母親、一人より複数の患児をもつ親で低い傾
向がみられた。遺伝性疾患患者、難病患者の
QOLが低下することは知られているが、患者の
両親も患者同様に低い QOL 状態を余儀なくさ
れていることが明らかになった。 
③ CSの患者家族会は同じ病気の子どもをもつ親同
士が、「ひとつの家族内だけで悩まず病気の知
識や日頃の生活の工夫、医療の情報を共有しよ
う」、「生活・医療環境がより良くなるよう情
報発信しよう」というコンセプトのもとに活動
を継続している。その活動には医師との双方向
の関わりが重要である。 
 
 Ｅ．結論 
① CS患者では臨床的に大きな多様性がある。加齢
という時間軸を考慮すれば、CSもXPと同様に高

発癌性疾患であると言える。さらにCS患者（特
にⅢ型）ではXP様の色素異常が進行抑制や、露
光部皮膚癌予防のための厳重な紫外線防御が必
要である。 
② 小児遺伝医療の現場においてはCS患児のみなら
ず患児の親に対してもきめ細かなケアが必要で
あることが示唆された。 
③ CS患者家族会は新規にCSと診断された患者家
族には有益は情報が得られる機会となっている。
医師としてはCS患者家族会への間接的かつ継続
的な支援が家族会の維持、発展のために重要で
あることが確認された。 
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