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研究要旨  
 色素性乾皮症（ＸＰ）患者では、神経症状の進行が患者QOLと生命予後を左右してきた。進行

性の神経症状に関連した歯科・口腔衛生分野、栄養管理の調査研究とともに、心臓、肝臓に関

する合併症についても検討を行い、ＸＰ患者の健康管理に関するガイドライン作成を目指して

いる。脂肪沈着と不整脈、酸化ストレスと心臓の合併症の関与が示唆された。栄養面に関し、

アンケート調査も施行中である。 

 

 

Ａ．研究目的 

A 群色素性乾皮症（XP-A）患者では、神経症状の

進行が患者 QOL と生命予後を左右する。色素性

乾皮症（XP）患者において、神経症状に関連した

歯科・口腔衛生分野、栄養管理の調査研究ととも

に、年長化するにあたって問題となってきた心臓、

肝臓に関する合併症についても検討を行い、XP

患者の健康管理に関するガイドライン作成を目

指す。 

 

Ｂ．研究方法 

 XP-A剖検例における、免疫組織学的検討を含め

た、病理学的検討を継続して行った。 

全国色素性乾皮症家族会を通して、栄養面にお

けるアンケート調査を行った。 

（倫理面への配慮） 

地域医療研究所においてアンケート調査にお

ける倫理審査を行い承認を得た。研究の趣旨・協

力に同意を得られた方のみ返送していただいた。 

 

Ｃ．研究結果 

剖検例において、心筋細胞の変性や心筋間の線

維化はほとんど認めなかったが、心内膜の線維性

肥厚を軽度に認めた。また、ヒス束への脂肪細胞

混在、房室結節周囲の心房壁に脂肪沈着を認めた。

酸化ストレスマーカーによる免疫組織学的検討

では、老化の指標である心筋内の消耗色素（リポ

フスチン）の 4-HNE陽性所見を認めた。 

栄養面におけるアンケート調査は、現時点で 98

件中 49件の返送があり、今後解析予定である。 

 

Ｄ．考察 

 解剖結果から、不整脈と心臓への脂肪沈着と関

連も予想された。XP患者の進行性の神経症状に酸

化ストレスマーカーの報告が行われてきている。

免疫組織学的検討で老化の指標である消耗色素

を 4-HNE陽性に認め、XP患者において酸化ストレ

スが心臓にも影響を与えている可能性が示唆さ

れた。 

 

Ｅ．結論 

 XP患者において、心合併症も起こりうることが

示唆された。今後、啓蒙し定期検査を行うことで

さらにどのようなことが起こっているか検討し

ていきたい。また、栄養面との関連も含めて検討

していく予定である。 
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