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研究要旨 
眼皮膚白皮症患者に対する診療ガイドラインならびにその補遺の啓蒙・普及を行うことにより、本症

に対する医療レベルの均てん化を行う。また、国内施設からの遺伝子診断の依頼を受け、計 26 例の

症例情報を集積し、レジストリの拡充を行った。 

A.研究目的 

眼皮膚白皮症は、常染色体潜性（劣性）遺伝性疾

患であり、日本人では数万人に１人といわれて

いる。そのため、診療に精通した医療関係者は少

なく、眼皮膚白皮症診療ガイドラインは臨床現

場の経験不足を補うことが期待され、まずは、そ

の普及と有効利用を啓蒙する。一方で、サブタイ

プにより予後が異なるため、遺伝子診断による

眼皮膚白皮症サブタイプを早期に診断し、予後

とそれに対する計画的な対策やサーベイが推奨

されることを広報する。 

 

B.研究方法 
まずは、学会や研究会の講演を通じて、眼皮膚白

皮症診療ガイドラインおよび同補遺を主に医療

従事者に解説・広報を行う。また、患者会と連絡

を取り合って、患者会での正しい知識の普及と

個別相談に応じる。また、我々の施設では眼皮膚

白皮症を含む遺伝性色素異常症症例の遺伝子診

断を行っていることから、その結果をレジスト

リに追加していく。 

 
（倫理面への配慮） 
研究内容は山形大学医学部倫理委員会の承認を

得ている。方法やリスクを説明の上、本人あるい

は親権者から同意文書に署名をもらう。個人の特

定がなされないように十分な配慮を行なう。 

 

C.研究結果 
１．日本皮膚科学会総会や各地方会等において

本ガイドラインの内容について解説した。 

２．患者レジストリについては、令和 5年度は遺

伝子診断できた症例は 26 例であった。日本各地

から眼皮膚白皮症疑い患者のコンサルテーショ

ンや遺伝子診断依頼があり、それらに対して対応

する形で遺伝子診断を実施した。詳細は表 1に示

す通りである。 

 

D.考察  
１．診療ガイドライン普及について：希少疾患で

ある眼皮膚白皮症に対して、診療経験がなくて

もおおよそ対応できるマニュアルが本ガイドラ

インである。もちろん完全に全て網羅している

わけではなく、不足・不明な点は当科にて個別に

医療者と直接対応している。本邦における眼皮

膚白皮症医療を均てん化させるためにもさらな

る周知と啓蒙活動が必要である。 

２．患者レジストリについて： 

表 1に示す様に本年度は、遺伝子診断によって 26

例に新規患者のサブタイプを明らかにすること

ができた。軽症の OCA2 型が比較的多く認められ

た。これは、軽症の症例であっても眼皮膚白皮症

を疑って我々のところにコンサルテーションを

してきた結果であり、眼皮膚白皮症という稀少疾

患の世間的な認知度が上がったことによるもの

と考える。我々の地道な広報活動の成果とも考え

られる。 

一方で、不明例が 12例（46％）と多い。ただし、

この中には当方の色素異常症遺伝子パネルを使

用した網羅的な遺伝子診断の結果と臨床症状よ

り、“色白（健常範囲内）”と思われる症例 4例が

含まれていると考えられた。眼皮膚白皮症の軽症

患者といわゆる“色白”では、乳幼児期の症状は

鑑別不能と思われる。しかし、成人以後において

“色白“では日常生活に支障がない程度に着色す

るのに対して、眼皮膚白皮症軽症患者では、視力

障害等の眼症状がみられたり、頭髪や皮膚の色素

沈着が不十分であったりするなど、予後が異なる。
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このことから、少量の血液によって可能な遺伝子

診断は、検査による侵襲も少なく乳幼児期になさ

れることが推奨される。 

 

E.結論 
眼皮膚白皮症診療ガイドラインは本邦における

診療均てん化のためにさらなる周知と啓蒙活動

が必要である。 

遺伝子診断は患者レジストリ体制の構築、並び

に症例の予後やフォローアップのために乳幼児

期になされることが必要と思われる。 
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表 1．2023 年に遺伝子診断でサブタイプが明らか

になった症例 

subtype 症例数 

OCA1 4 例 

OCA2 5 例 

OCA3 1 例 

OCA4 2 例 

OCA5 0 

OCA6 0 

HPS1 1 例 

HPS2 0 

HPS3 0 

HPS4 0 

HPS5 1 例 

HPS6 0 

HPS9 0 

OA1 0 

不明 12 例 

計 26 例 
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