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研究要旨  
2022 年度も全国からコケイン症候群（CS）が疑われる患者検体の解析を行うべく CS 診断センタ

ーを研究分担者の施設にて維持した。昨年度の 2021 年度に激減した CSの紹介件数（いずれも小

児科より 2例）は COVID-19が終息に向かいつつある 2022 年度には増加を予測していたが、

2021年度より自費ではあるが外注での CS 遺伝子検査が可能となったため、CS疑い患者の検査

依頼はゼロであった。一方で CS 類縁疾患である XPは、まだ外注検査ができない関係で検査

依頼数は増加した。REDCap を用いた CS 患者レジストリーシステムはすでにテンプレートが完成

しており、2022 年度、倫理委員会の承認が得られたため、次年度から本格的に過去に診断した CS

症例からレジストリーへの入力作業を開始したい。さらに、現在の CS 重症度分類の見直しを見据

えて、全難病での均てん化という面からの検討を開始した。 

 

 

 

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。CSの

発症には2つの責任遺伝子（CSA、CSB）が関与し、

遺伝学的にCSA群、CSB群に分類される。早期のCS

確定診断はCS患者、患者家族のQOL向上に寄与する

ため重要である。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CS、色

CS類縁疾患である素性乾皮症（XP）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。本年度も他施設から紹介のCS疑い患者を解

析すべく、CS診断センターを維持した。 

 
Ｂ．研究方法 

2022年度も、患者皮膚に生検組織由来の培養線維

芽細胞を用いて、DNA 修復を指標にした細胞学的

解析、CS関連遺伝子についての遺伝学的解析を行

うべくシステムを維持した。 

（倫理面への配慮） 
本研究の一部(XP,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

体は大阪医科薬科大学研究倫理委員会において
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 
2021年度激減した CSの紹介件数（いずれも小

児科より 2例）は本年度 COVID-19が終息に向か

うことで受診が増えて検体数が増加するものと

推測していただが、結果は 2022 年度当科への検

査依頼数はゼロであった。一方、CSの類縁疾患で

ある XPは 8例の検査依頼（いずれも皮膚科）は

2021年度と同様であった。その中で 3例の XPを

確定診断した。REDCap を用いた CS 患者レジストリ

ーシステムはすでにテンプレートが完成しており、

2022 年度、ようやく倫理委員会の承認が得られたた

め、次年度から本格的に過去に診断した CS 症例から

レジストリーへの入力作業が開始できることとなっ

た。また現在の CS 重症度分類の見直しを見据えて、

全難病での均てん化という面から検討を開始した。 

 
 

 
 

Ｄ．考察 
 2021 年 6 月 30 日より公益財団法人かずさ DNA
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研究所において、非保険（38,500円/検体）の CS

遺伝学的検査が可能となった。現在外注にてすべ

ての CS関連遺伝子（ERCC8（CSA）, ERCC6（CSB）, 

ERCC3（XPB/CS）, ERCC2（XPD/CS）, ERCC5(XPG/CS)）
の一塩基置換や短い挿入・欠失が検出可能である。

同センターでの多くの疾患に対する遺伝学的検

査が普及しているため、2022 年度当科での CS 検

体は分担研究者が CS 診断センターを立ち上げて

いる 25年間で初めてゼロであった。 

CSA では CSA 遺伝子のエクソン 4 完全欠失の症例

が 60％以上でありこれらは外注遺伝子検査でも

同定可能であるため、遺伝子解析を重視した CS

診断フローチャートの再考を行った。 

 

 

Ｅ．結論 

 公益財団法人かずさ DNA 研究所にて CS 遺伝学

的検査が可能となったが、引き続き当科でも当面

は CS 患者・家族の QOL 向上のためにも、CS の診

断センターを維持していく予定である。またさら

なる新規 CS症例を蓄積して CS各群における遺伝

型・表現型関連を検討する予定である。REDCap を

用いた CS 患者レジストリーシステムはすでにテ

ンプレートが完成しており、2022年度倫理委員会

の承認を経て、次年度から本格的に CS 症例のレ

ジストリーを稼働させたい。また引き続き CS 患

者家族会の発展に寄与できるようなサポート体

制も行っていきたい。 

 
Ｆ．健康危険情報 
 なし 
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