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研究要旨  
 分担研究者は 1999 年から紫外線性 DNA損傷修復能の遺伝的な欠損で発症する色素性乾皮

症（XP）、コケイン症候群（CS）など国が認める指定難病、小児慢性特定疾病である遺伝性

光線過敏症の分子細胞診断を行ってきた。本年度は COVID-19全国蔓延のもと、小児全体で外

出の機会が減り、また皮膚科への受診控えの影響もあり、当科での XPを含むすべての光線過

敏症（遺伝性、非遺伝性いずれも）患者の新患数が激減した。そのため特に XP検査依頼数が

激減し、2005年以降例年 15-20例疑い患者を解析してきたが、今年度 XPの紹介件数はわずか

4例であり、XPに関しては XP-Vを 1例確認したのみである。一方、XPの類縁疾患である CS

は光線過敏症ではなく発育障害などを主訴に例年通り 4例の検査依頼（いずれも小児科）が

あり 2例の CS（CSA、CSB各 1例）を確認した。 

2020 年度、COVID-19 の影響で XP, CS 患者家族の情報交換会は WEB 開催となった。各種学

会での XP、CS 家族会ブースも学会自体が WEB開催となったため見合わせとなった。XP、CSに

関しては再診患者数も激減した。このような現状が続けば、With コロナ時代の小児難病患者

の診療支援についての対策や検討が必要となる。 

 

 

 

Ａ．研究目的 
 色素性乾皮症（xeroderma pigmentosum ; XP）

は紫外線性 DNA損傷の先天的な修復欠損で発症し、

重篤な光線過敏症状、露光部皮膚がんのハイリス

クに加え、特に本邦では過半数の症例（XPA 群）

（XP-A）で脳・神経症状を合併する。従って本邦

では重症患者が過半数を占めるため、できるだけ

早期(低年齢)での確定診断が患者予後、患者家族

の QOL向上の観点からも必要である。遺伝学的に

異なる 8 つの群があり、本邦では XP-A が 50％、

次いで XP バリアント型（XP-V）が 25％と高頻度

である。分担研究者は 1999 年から紫外線性 DNA

損傷修復能の遺伝的な欠損で発症する色素性乾

皮症（XP）、コケイン症候群（CS）など遺伝性光

線過敏症（指定難病、小児慢性特定疾病）の早期

診断目的に全国から検体を受けいれ解析を行っ

てきた。 

 
Ｂ．研究方法 

 研究分担者は本年度を含む最近の約 20 年間、

XP、XP類縁疾患の診断センターを維持し、全国か

ら紹介されてきた 500 例以上の XP 疑い患者を細

胞生物学的、分子遺伝学的手法を駆使して解析し、

これまで 156 例の XP 患者（全例日本人症例）を

新規に確定診断した。その内訳は 50％が XPA 群、

25％が XP-Vであり、残りを XP-D, XP-Fなどで占

める。2020年度も、患者皮膚由来培養線維芽細胞、

あるいは患者血液を用いて、DNA 修復を指標にし

た細胞学的解析、XP遺伝子についての遺伝学的解

析を行った。 

（倫理面への配慮） 
本研究の一部(XP疑い患者の各種 DNA修復解析、

新規 XP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
な配慮のもとで本研究を推進した。 
 

Ｃ．研究結果 
今年度 XPの紹介件数はわずか 4例であり、XP

に関しては XP-Vを 1例確認したのみである。一

方 CSは、光線過敏症ではなく発育障害などを主

訴に例年通り 4例の検査依頼（いずれも小児科）

があり 2例の CS（CSA、CSB各 1例）を確認した。

さらに過去に XPと診断した症例の定期受診のキ
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ャンセルも多く、再診 XP症例も例年の 1/4であ

った。 

 
Ｄ．考察 
 COVID-19 全国蔓延のもと小児全体で外出の

機会が減り、また皮膚科への受診控えの影響もあ

り、当科での XP を含むすべての光線過敏症患者

の新患数が激減した。そのため XP 検査依頼数も

激減し、例年の 2割程度であった。また皮膚がん

チェックのための予約再診数もキャンセルが多

く、現状が続けば With コロナ時代の XP患者の診

療支援についての対策や再検討が必要となる。 

 
 
Ｅ．結論 

 今後も引き続き XP、XP 類縁疾患の診断センタ

ーを維持していく予定であるが、初診症例、再診

症例の受診控えがないよう、COVID-19蔓延の終息

に期待したい。今後も引き続き XP 症例を蓄積し

て XP 各群における遺伝型・表現型関連を検討す

る。また難病プラットフォームのシステムは 2020

年度、XP 症例用に改良済であり、2021 年度から

蓄積 XP症例のレジストリーを早期に確立する。 
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