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研究要旨  
 ポルフィリン症と臨床診断された8家系において遺伝子診断を行い、多様性ポルフィリン症1

家系、赤芽球性プロトポルフィリン症2家系で遺伝子変異を同定した。無症候変異保有者を同

定したため、発症予防策を講じることができる。ポルフィリン症診療ガイドライン作成の学会

承認を得、エビデンスレベルを重視するプラットフォームを作成した。 

 

 

Ａ．研究目的 
 本邦におけるポルフィリン症の診療実態を知

る目的で、ポルフィリン症の遺伝子診断症例を募

集し、遺伝子診断を行った。学会の承認を受けた

ポルフィリン症診療ガイドライン作成の為に、ポ

ルフィリン症ガイドライン作成委員会を結成し、

ガイドライン記載内容の検討を行った。 

 
Ｂ．研究方法 

 ポルフィリン症と臨床診断された患者あるい

はその家族から末梢血を採取し、ゲノムＤＮＡお

よび全ＲＮＡを抽出し、ポルフィリン症の 9つの

病型の原因遺伝子について、遺伝子変異検索を行

った。遺伝子変異検索は弘前大学医学部倫理委員

会の承認を受け、被検者のインフォームドコンセ

ントを得たうえで、ヘルシンキ宣言に則り行われ

た。 
ポルフィリン症診療ガイドライン作成は既存

の国内ガイドラインに加え海外のガイドライン

を分析し、エビデンスレベルに基づいた診断、治

療のレイアウトを考慮した。 

 

Ｃ．研究結果 
臨床的にポルフィリン症と診断された患者あ

るいはその家族 8 家系 12 名についてポルフィリ

ン症の遺伝子診断を行った。症例の内訳は遺伝性

コプロポルフィリン症 3名、多様性ポルフィリン

症確定例の無症候の次男 1名、急性ポルフィリン

症 1名、晩発性皮膚ポルフィリン症 1名、赤芽球

性プロトポルフィリン症の発端者 1名、別の家計

の発端者 1 名とその両親、妹、弟計 5 名総計 12

名であった。このうち、多様性ポルフィリン症家

系の無症候者は変異を保有していることが分か

った。赤芽球性プロトポルフィリン症の 2家系で

はいずれも変異が同定され、うち 1家系では無症

候児 2名が発症パタンであることが判明した。 

ポルフィリン症診療ガイドライン日本皮膚科

学会へのガイドライン作成申請が承認され、項目

は概要（背景・目的、作成手順、エビデンス収集、

エビデンスレベル・推奨度の決定基準、資金・利

益相反、公開法）、病態・診断・治療（概念・分

類、診断、治療）、クリニカルクエスチョンとし

た。 

 
Ｄ．考察 
 ポルフィリン症確定家系における遺伝子変異

検索によって、無症候変異保有者を同定できた。

多様性ポルフィリン症においては、発症誘発因子

である薬剤摂取の注意喚起をし、赤芽球性ポルフ

ィリン症においては肝機能のモニタリングを行

うなど、予防策を講じることができる。遺伝子診

断によっても確定診断されない症例が複数存在

し、臨床診断が困難であることが分かった。 
 
Ｅ．結論 

 ポルフィリン症家系においては無症候者の遺

伝子診断が重要である。臨床診断の正確を期する

ためにガイドライン作成が急務と考えられる。。 
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