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研究要旨  
 全国規模の疫学的二次調査および国内の文献調査を行い、ポルフィリン症の症例を分析した。1980

年から2022年までに医中誌に報告された赤芽球性プロトポルフィリン症患者の症例を詳細に検討し

た結果、本邦の赤芽球性プロトポルフィリン症患者の平均発症年齢は6.0歳であり、他国の症例に比

べて遅い傾向が明らかになった（平均1.0～4.1歳）。また、ポルフィリン症の診療ガイドラインを

作成するためにポルフィリン症診療ガイドライン策定委員会を設立し、ガイドラインの基本的な枠

組みを構築した。 

Ａ．研究目的 

 本邦におけるポルフィリン症患者の診療実態を明

らかにする目的で、全国規模の疫学的二次調査を実

施する。同時に、国内で報告された赤芽球性プロト

ポルフィリン症患者の症例についても詳細な分析を

行う。また、ポルフィリン症の診療ガイドラインを

作成するために、ポルフィリン症ガイドライン策定

委員会を設立し、ガイドラインの内容に関する検討

を進める。 

 

Ｂ．研究方法 
 ポルフィリン症の疫学的二次調査による全国施設

からの情報をもとに症例を分析する。加えて 1980 年

から 2022 年までに国内文献（医中誌）に報告された

赤芽球性プロトポルフィリン症患者の症例を発症年

齢、肝障害、貧血等に関して分析する。ポルフィリ

ン症診療ガイドラインは、海外のガイドラインも分

析し、エビデンスに基づいた診断と治療のレイアウ

トを考慮した。 

（倫理面への配慮） 

ポルフィリン症の疫学的二次調査に関しては

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫

理指針に基づき、富山大学の倫理審査委員会によ

り承認を得た（整理番号 R2023263）。本研究では

情報公開文書を用いて情報を公開し、研究が実施

又は継続されることについて研究対象者など

が拒否できる機会を保障した。 

 

Ｃ．研究結果 

2023 年度にポルフィリン症患者の疫学的二次調

査を実施し、36 の施設を調査施設として登録した。

調査項目は基本情報、診断に関する事項（症状、臨

床所見、検査所見、遺伝学的検査、鑑別診断）、重症

度分類に関する事項、皮膚症状、合併症の有無とそ

の出現年齢、検査データの推移、治療に関する事項、

紫外線防御に関する事項、ポルフィリン症のために

通院している診療科とした。さらに、1980 年から

2022 年までの医中誌に報告された赤芽球性プロト

ポルフィリン症患者の 127 例の症例を分析した。本

邦の赤芽球性プロトポルフィリン症患者の平均発症

年齢は 6.0 歳であり、諸外国の発症年齢（平均 1.0

～4.1 歳）に比べて遅い傾向にあることが明らかに

なった。58 人の患者(50.9%)で肝機能異常が見られ、

44 人の患者(47.8%)で小球性貧血がみられた。ポル

フィリン症診療ガイドラインは、ガイドライン策定

委員会を設立し、日本皮膚科学会へのガイドライン

作成申請が承認された。 

 

Ｄ．考察 

 ポルフィリン症の疫学調査の分析は国内文献調査

の結果と比較する必要がある。また疫学調査および

国内文献調査の分析結果を参考にしながら、ポルフ

ィリン症診療ガイドラインの作成を進めていくこと

が望ましいと考えられた。 

 

Ｅ．結論 

 疫学的二次調査および国内文献調査からポル

フィリン症の症例を登録および分析した。さらに

ポルフィリン症診療ガイドラインの骨子を作成

した。 

 
Ｆ．健康危険情報 
 該当なし 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
1.特許取得  なし 2.実用新案登録 なし 
3.その他 なし 


