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研究要旨  
 これまでに我々は色素性乾皮症（XP）の神経症状に対する評価項目として頭部MRI、末梢神
経伝導検査、独自の重症度スケールを確立した。中でも重症度スケールを用いた解析において、
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ったことから、神経学
的異常のみならず生活の質（QOL）の維持あるいは向上がXP患者の予後改善に寄与する可能性
が示唆された。同時に患者家族のQOLに関してもこれまで評価されることはなかったが、XP患
者の生活環境を維持していくうえでは重要な要素と考えられた。 
QOL評価は疾患や症状に応じて様々な質問票などが考案されており、既存のものを用いるかオ

リジナルな尺度を考案するかについても一長一短がある。今年度はXP患者および家族のQOL評

価に関して、既存の報告のレビューや患者の診療情報を後方視的に検討し、最適なQOL評価尺

度の探索を行った。 

XPに対するQOL評価尺度として、神経症状だけでなく日常生活を総括できるような指標として

複数の候補を挙げることができた。翌年以降にスコアリングを行う計画とした。 

 

 

Ａ．研究目的 
 前年度までは色素性乾皮症（XP）の神経症状に

対する客観的評価を主眼とし、頭部 MRIや末梢神

経伝導検査、重症度スコアなどの評価項目を確立

した。一方で医療やケアの介入によるアウトカム

においては、臨床症状と同等に QOL（生活の質）

が重視されている。重症度スコアの下位項目でも

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、神経学的な評価だけで

は推し量ることが難しいと思われた。 

 
Ｂ．研究方法 

 QOL 評価は疾患や症状に応じて様々な質問票な

どが考案されており、既存のものを用いるかオリ

ジナルな尺度を考案するかについても一長一短

がある。今年度は XP 患者および家族の QOL 評価

に関して、既存の報告のレビューや患者の診療情

報を後方視的に検討し、最適な QOL評価尺度の探

索を行った。 

（倫理面への配慮） 
今年度は文献のレビューが主体であり、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 
神経難病と QOLの研究は広く行われており、筋

力低下や歩行障害といった ADLに直結する因子よ

りも感覚障害、疼痛、自律神経障害（立ちくらみ、

排泄障害）などが QOL を低下させる因子として重

要であった。その他、精神症状（抑うつ、自発性

低下）、社会とのかかわり、難病という烙印、家

庭環境など多彩な要因があり、疾患ごとに尺度が

作成されていることが多かった。 

XP患者においてQOLに関わる因子を検討すると、

①患者の神経症状、特に感覚系や自律神経系、②

患者の皮膚症状、遮光に伴う行動の制限、③精神

発達遅滞、意思疎通、難聴、④家庭環境、保護者・

介護者の QOL、⑤学校生活、卒業後の生活、など

に大別された。 

以上から評価尺度として、神経症状だけでなく

日常生活を総括できるような指標が望ましく、①

保護者による代理評価として PedsQL, COOP 

charts など、②保護者自身の評価として WHOQOL, 

SF-36などが候補として挙げられた。 

 
Ｄ．考察 
 小児における QOL評価の難しさは以前から指摘

されており、その理由として客観的な指標と主観

的な評価との差がとりわけ大きいこと、小児の生

活が両親の生活様式や家庭環境に受ける影響は

大きいこと、成人の場合よりも身体的、精神的、

社会的な要素が混ざり合っており明確に分離す

ることは難しいこと、などが考えられる。 

自分の健康状態を表現できるかどうかは言語能

力の発達に関連しており、本研究の対象である重

症型 XP-A では当てはまらない印象であった。そ

の他の型では検討の余地があった。一方で両親が

代理回答する場合、親子関係、子育ての経験、両
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親自身の精神状態、健康状態、親自身の QOL によ

ってその結果が左右されるため、本研究でも保護

者による代理回答に加えて保護者自身の QOL評価

も必要と考えられた。 
 
Ｅ．結論 

 XPに対する QOL評価尺度として、神経症状だけ

でなく日常生活を総括できるような指標として

複数の候補を挙げることができた。翌年以降にス

コアリングを行う計画とした。 
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