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別の多くの誘発因子が加わることが重要である。	 

	 

３）同胞発症・血族結婚の頻度	 

	 本症は遺伝的疾患

にもかかわらず、血

族結婚も同胞発症も

見られない弧発例の

報告が多い（表 3）。

これは、個々の報告

の不完全さ、論文に

よる資料面での検討という制約にもよるが、著者

らの経験からしても、潜在患者（不顕性遺伝子保

有者）のまま無症候性に経過する同胞が少なくな

いことも事実であり、ここでも誘発因子の有無が

重要な意味を持っていると考えられる。PCT に関

しては、わが国では同胞発症の報告は少なく、こ

れまでに同胞発症を見たものは３例にすぎない。

しかし、本邦での PCT の全症例について遺伝子の

検討は行われておらず、今後、遺伝子機構、発症

要因も含めて本症の発症機序について詳細な検

討が必要である 26)。	 

	 

４）ポルフィリン症の地理的分布	 

	 都道府県別分布（表 4）は、各病型とも全国か

ら報告されているが研究者、医療施設の分布によ

る偏りがかなりあると考えられる。すなわち、東

京、神奈川、新潟、大阪、長崎など、ポルフィリ

ン症研究者のいる都府県で多くの報告が見られ

る。多くの論文では患者の出身地ではなく、症例

報告者の所属する都道府県になっているので注

意が必要であり、患者の地理的分布の実態は不明

である。	 

一方、国際的に、英国の患者報告数と比較した

結果（表 5）27）

では、各病型にお

いて患者の発現

頻度が一致して

いたことから、地

図３ 　ポルフィリン症の年年齢別頻度度
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表３ 　同胞発症と⾎血族結婚の頻度度
同胞発症

＋ －

血族結婚 血族結婚

表４ 　ポルフィリン症の地理理的分布

	 	 赤芽球型 	 	 急性型 皮膚晩発型 	 	 赤芽球型 	 	 急性型 皮膚晩発型

北海道 1 7 20 28 滋賀県 0 0 1 1
青森県 3 1 6 10 京都府 7 9 8 24
岩手県 0 0 3 3 大阪府 9 25 14 48
宮城県 4 9 14 27 兵庫県 7 6 13 26
秋田県 2 6 5 13 奈良県 0 0 3 3
山形県 0 4 0 4 和歌山県 4 2 2 8
福島県 2 2 3 7 鳥取県 1 13 7 21
茨城県 1 1 1 3 島根県 0 2 1 3
栃木県 3 2 3 8 岡山県 4 10 6 20
群馬県 2 7 3 12 広島県 6 2 10 18
埼玉県 2 3 1 6 山口県 0 3 12 15
千葉県 7 5 2 14 徳島県 2 4 1 7
東京都 42 63 39 144 香川県 2 5 2 9
神奈川県 10 18 23 51 愛媛県 3 0 1 4
新潟県 2 40 5 47 高知県 2 5 5 12
富山県 1 2 1 4 福岡県 19 14 18 51
石川県 11 4 6 21 佐賀県 1 0 3 4
福井県 0 1 1 2 長崎県 21 8 40 69
山梨県 0 0 3 3 熊本県 8 6 2 16
長野県 2 8 8 18 大分県 0 6 1 7
岐阜県 0 6 1 7 宮崎県 3 6 5 14
静岡県 4 4 3 11 鹿児島県 21 12 5 38
愛知県 9 12 5 26 沖縄県 3 3 3 9
三重県 8 6 14 28 県不明 0 1 1 2
小計 116 211 170 497 小計 123 142 164 429

総計 239 353 334 926

病　　　　　　　型
計

病　　　　　　　型
計

赤芽球性：C EP,	 EPP、	 	 	 急性：AIP,	 VP,	 HC P,	 分類不明,	 	 	 	 	 皮膚晩
発性：PC T,	 HEP

表５ 　ポルフィリン症患者数の⽇日英⽐比較

ポルフィリン症は世界中に存在するが、発見されているのは１割
にも満たない。表は１９９２年時点での比較である。

日本(例数）英国(例数）日本（％）英国（％）

PCT 303 949 37 39
A IP 188 599 23 25
EP P 154 356 19 15
V P 54 193 7 8
H CP 37 40 4 2
C EP 34 36 4 2
O thers 57 255 7 9
Total 827 2428 100 100

G .Elder:U niv.W ales	 C ollege	 of	 M edicine.	 U K
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理的偏りは殆どないものと思われる。したがって、

この地理的分布ではかなりの頻度にて、診断し得

ていない患者が多数存在するものと思われる。

２．臨床統計～臨床症状、誘因、診断、治療及び

予後～

ポルフィリン症の臨床症状の特徴から、皮膚型

ポルフィリン症は皮膚科で見いだされることが

多いが、内科（消化器内科）、小児科（血液、消

化器内科）で発見されることも少なくない。一方、

急性ポルフィリン症は神経内科、消化器科、精神

科などを初診とすることが多く、一部は急性腹症

として救急外来、外科、婦人科を最初に受診する

ことも少なくない。

１）皮膚型ポルフィリン症の臨床症状

皮膚型ポルフィリン症は蓄積するポルフィリ

ン体の種類・量によって皮膚症状の程度が大きく

異なり、 が最も激しく、次いで 、 の

順である。 では皮膚病変以外に多毛・剛毛、

爪の変形、耳、鼻や指の部分的欠損、赤色歯牙、

脾腫が注目される（表 ）。 では肝障害がほぼ

必発であり、大多数の症例で健常者との有意差は

認められないが、血清鉄の上昇を認める 。また、

表 に示したように、 患者の約 例

例 の肝生検による組織学的所見では慢性肝炎、

肝硬変、肝癌が多い。さらに、 年に 型肝

炎ウィルス の抗体検査が可能になって以来、

患者のＣ型肝炎合

併の報告例が高率（我々

の調査では ％に陽性

が見られた ））で見ら

れ、詳細は不明であるが、

その因果関係は今後の

問題点の一つである。

２）急性ポルフィリン症の臨床症状

急性ポルフィリン症は多彩な症状が種々の組

合せで、急性または亜急性に出現し、増悪・寛解

を見るのが特徴である。表 にその自覚的初発症

状を、表 に初診時の他覚的所見を、表 に全

経過中に見られた症状をまとめた。

自覚的初発症状では神経症状よりは腹痛、嘔吐

などの腹部症状が先行することが多いが、まれに

は意識障害、痙攣などで初発することがあり、表

ＣＥＰ 　ＥＰＰ 　ＰＣＴ 　ＨＥＰ 　　計
（36例中） (203例中） （328例中）  (6例中） (573例中）

皮膚症状
　 日光過敏症　紅斑
　　　　　　　　　　水疱，びらん
　　　　　　　　　　潰瘍
　　　　　　　　　　痂皮
　　　　　　　　　　瘢痕
　　　　　　　　　　色素沈着
　　　　　　　　　　脱失
　 肥厚・強皮症様瘢痕
　 脆弱性
　 多毛・剛毛
　 脱毛
骨軟骨の欠損脱落
（爪の変形，鼻・耳・指の欠損）
赤色歯牙
赤色尿
貧血
脾腫
肝　 肝硬変
　  　肝機能障害
糖代謝異常
その他(消化器，神経症状など）

表６　皮膚型ポルフィリン症の臨床症状

表７　ＰＣＴ（337例）中、肝生検を施行

　　　した98例の病理組織学的診断

HCV抗体
９８例中 陽性例

（61例中）
肝硬変
慢性肝炎
　　活動型
　　非活動型
　　アルコール型
　　その他
肝　癌
脂肪変性
詳細不明
　合　計

129例については重複診断あり

ＡＩＰ  ＶＰ ＨＣＰ 分類不明 計
（198例中） （56例中） （41例中） （58例中) （353例中)

消化器症状
　　腹痛
　　嘔吐
　　便秘
　　下痢
神経症状
　　脱力および運動麻痺
　　四肢知覚障害
　　言語障害
　　嚥下障害
　　痙攣
　　意識障害
皮膚症状
　　日光紅斑
　　色素沈着
暗褐色尿

表８　急性ポルフィリン症の自覚的初発症状

ＡＩＰ ＶＰ ＨＣＰ 分類不明 計
(198例中） (56例中) （41例中） （58例中) (353例中）

腹部症状
　　圧　痛
　　イレウス症状
神経症状
　　末梢性運動麻痺
　　四肢知覚障害（表在性）
　　　　　　　異常知覚
　　反射　　亢進
　　　　　　　減弱消失
　　意識障害
　　痙攣，てんかん発作
　　脳神経麻痺
　　膀胱直腸障害
精神障害
　　幻覚，妄想，せん妄
　　ヒステリー
循環器障害
　　高血圧
　　頻脈
皮膚症状
　　日光紅斑
　　色素沈着
その他
　　肝障害
　　暗褐色尿

表９　急性ポルフィリン症の他覚的症状(1）

―初発時症状の主たるもの―
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には入れていないが、不眠とか不安感、あるいは

胸部絞扼感とか腰背痛などが初発症状と考えら

れるものも見られた。また、集計には現れてこな

かったが、分裂症、うつ症など精神症状として扱

われているものの中に急性ポルフィリン症が見

逃されていたという報告もあり、注意を要する。

全経過を通じての症状も従来の報告と変わる

ところはないが、例えば、腹痛だけで終始すると

いう症例もあり、診断上、注意を要する。また、

ポルフィリン症といえば、 以外の病型ではす

べて尿の着色が有名であるが、暗褐色（赤色）尿

を見ることは比較的少なく 例中 例

にすぎず（表 ）、注意しないと診断を誤ること

になる。自律神経症状としては著明な発汗を認め

るものが多く見られた。その他、比較的まれな症

状として、デファンス、運動失調、低血圧、分裂

病様精神症状などが見られた。

３）発症、増悪の誘因

急性ポルフィリン症では種々の薬剤 ）、内分泌

性因子、各種ストレス、その他により発症、増悪

する（表 ）。とくに薬剤に関してはフェノバル

ビタール、ヒダントインなどの絶対的禁忌なもの

から、症例によって、安全とも禁忌とも報告され

ているものまで複雑であり、日常診療に際しては

十分な注意が必要である。

では 例中 例 ％ が飲酒歴を有

し（表 ）、 の病因論上アルコ－ルの占める

役割が重要な課題となっている。諸外国では前立

腺癌や更年期障害の治療、あるいは避妊目的でエ

ストロゲン投与による発症例が多い ）。また、後

天性免疫不全症候群（ ）患者の が多く ）、

や の感染は の誘発因子となってい

る。 では強い紫外線曝露が誘因となる。

４）初期診断

ポルフィリン症は従来からまれな疾患とされ、

また日常の臨床検査では発見されにくいことか

ら、誤診や診断の遅れにより治療の時期を失する

ことが少なくない ）。とくに急性ポルフィリン症

では皮膚症状の出るものは少なく、急激な腹痛に

みまわれることが多いため、イレウス、虫垂炎、

急性膵炎、結石などを含む急性腹症などと誤診さ

れることが多く、これらの約 では誤って開腹

手術を受けている。つわり、ヒステリ－、

症候群なども十分に注意するこ

とが必要である（表 ）。

―全経過中にみられたもの―

ＡＩＰ ＶＰ ＨＣＰ 分類不明 計
（198例中） （56例中） （41例中） （58例中） (353例中）

腹部症状
　　圧　痛
　　イレウス
神経症状
　　末梢性運動麻痺
　　四肢知覚障害（表在性）
　　　　　　　異常知覚
　　深部反射亢進
　　　　　　　　減弱消失
　　病的反射
　　意識障害
　　痙攣，てんかん発作
　　脳神経麻痺
　　球麻痺
　　膀胱直腸障害
　　筋萎縮
　　自律神経症状
精神障害
　　幻覚，妄想
　　ヒステリー
循環器障害
　　高血圧
　　頻脈
内分泌代謝異常
　　電解質異常（SIADH含む）
　　糖代謝異常
　　甲状腺機能異常
皮膚症状
　　日光紅斑
　　色素沈着
　　爪・指などの変形・欠損
その他
　　肝障害
　　暗褐色尿

表１０　急性ポルフィリン症の他覚的症状(2）

 ＡＩＰ  ＶＰ  ＨＣＰ 分類不明 計

（198例中） （56例中) （41例中） （58例中) （328例中) （681例中）

フェノバルビタール

解熱，鎮痛，鎮痙剤

妊娠，月経，分娩

ピ　　ル

眠　　剤

アルコール

血液透析

その他

　　　　小　　計

　　　　不　　明

表１１　発症，増悪の誘因

　　ＡＩＰ 　　ＶＰ 　　ＨＣＰ 分類不明 　　計
（198例中） （56例中） （41例中） （58例中） （353例中）

急性腹症
イレウス
虫垂炎
ヒステリー，心因性反応
妊娠悪阻
急性膵炎
てんかん
急性胃炎，胃・十二指腸潰瘍
肝障害
Guillain-Barre症候群
軸捻転(卵巣）
胆　石
子宮外妊娠
スモン
日光皮膚炎
腎・尿路結石
ミエロパチー
その他

総計

表1２　初期診断（急性ポルフィリン症）
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その他の中には脳炎、脳腫瘍、筋萎縮症、てん

かん、潰瘍性大腸炎、心因性疼痛、うつ病、心身

症、慢性収縮性心膜炎などの病名も見られた。皮

膚型ポルフィリン症では致命的な誤診に至るも

のは少なく、 ､ では初めに日光皮膚炎と

診断されることが大部分であり、 では肝障害、

肝硬変として診断されているものが少なくない。

５）治療と予後

（１）治療

皮膚型ポルフィリン症の治療内容を表 に示

した。 では外用薬が、 ではβ カロチン

が、 では断酒、瀉血が遮光と共に治療の主体

をなしている。 に関しては との関与が示

されるようになってからはインターフェロンの

投与が試みられるようになってきている ）。最近

年間で 例の に投与され、肝機能の改善

と同時に尿中ポルフィリンの減少が報告されて

いるが、効果については必ずしも一定してなく、

皮疹の抑制、鉄やポルフィリンの除去には瀉血療

法 や鉄キレート剤であるデフェロキサミンの

投与が有効 ）であるとする報告が多い。

急性ポルフィリン症の治療薬を表 に示した。

本症では共通してグルコースを主体とする大量

の補液が治療の中心となり、疼痛のコントロール

にはクロルプロマジンが用いられている 。最近

では急性発作に対してシメチジンの投与 ）に関

する報告が 例あり、そのうち 例に症状の改

善がみられている。また、国外ではヘム・アルギ

ニン酸、ヘマチン静注療法が比較的原因療法に近

いものとして利用されているが 、本剤は国内で

は市販されていない関係から（ 年度末よりヘ

ム・アルギニン酸は保険適用される予定である）、

報告例数は少ない ）。

（２）予後

ポルフィリン症の予後について表 に示した。

ポルフィリン症の全病型に対して、誘発因子を除

去することが発症を予防する上で、また治療・予

後において重要である。

急性ポルフィリン症では早期発見、血漿交換、

人工呼吸器などの普及により死亡する症例が減

少し、軽快する例が多いが、いまだに死の転帰を

とるものの割合も高い。一方、 では不変、ま

たは増悪する例の割合が高く、Ｃ型肝炎との合併

率が高いことなどから、今後肝癌死亡例が増加す

ることが予想される。 では予後が悪く６例中

４例が死の転帰

（主に肝不全）を

とっている。

では血中 値が

高い例ほど肝障

害を起こす可能

性が高く、肝硬変、

肝不全により予後は悪い。
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計
（36例中） （203例中) （6例中) （328例中) （573例中)

ステロイド
β -カロテン
ビタミン(主としてE)
皮膚外用薬(ステロイド）
瀉血
クロロキン

インターフェロン
シメチジン
肝庇護剤
ヒトヘミン

その他（ノボリンR、ウルソ）

表１３　皮膚型ポルフィリン症の治療内容

ＡＩＰ ＶＰ ＨＣＰ 分類不明 計
（198例中） （56例中) （41例中) （58例中） （353例中)

補液（＋グルコース）
クロルプロマジン
AMP，ATP
ステロイド
ビタミン(主としてB群）

ワゴスティグミン
Ca剤
チトクローム C
血漿亣換
シメチジン
ヘム・アルギニン酸，ヘマチン

表１４　急性ポルフィリン症の主たる治療薬

軽快 不変～悪化 死亡 不明数 剖検数

　小　計

分類不明

　小　計

　　計

表１５　ポルフィリン症の予後

79



Ⅳ．文	 献  
 
1)	 Shultz	 JH：Ein	 fall	 von	 pemphigus	 leprosus	 

complicirt	 durch	 lepra	 visceralis	 (thesis).	 

“Inauguraldissertation	 (Med)”,	 Grefswald,	 

1874.	 

2)	 Garrod	 AE:	 The	 Croonian	 Lectures	 Inborn	 

Errors	 of	 Metabolism”.	 Lancet	 ii:1-7,	 1908.	 

3)	 Anderson	 KE,	 Sassa	 S,	 Bishop	 DF,	 Desnick	 RJ.	 

Disorder	 of	 heme	 biosynthesis:	 X-linked	 

sideroblastic	 anemia	 and	 the	 porphyrias.	 In:	 

The	 Metabolic	 &	 Molecular	 Bases	 of	 Inherited	 

Disease.	 8ed	 (eds	 by	 Scriver	 CR,	 Beaudet	 AL,	 

Sly	 WS,	 Valle	 D),	 p2991-3062,	 McGraw	 Hill,	 

New	 York,	 2001.	 

4)	 Kondo	 M:	 Abnormal	 porphyrin	 metabolism.	 In:	 

Aminolevulinic	 Acid	 – 	 Science,	 Technology	 

and	 Application	 in	 Agriculture	 and	 

Healthcare	 (eds	 by	 Okura	 I,	 Tanaka	 T	 ),	 

p11-22,	 SBI	 ALApromo,	 Tokyo,	 2011.	 

5)	 近藤雅雄：ポルフィリン代謝異常症、内科学書、

改訂第 7	 版	 p399-405、中山書店、2009.	 

	 6)	 Whatley	 AD,	 et	 al:	 C-Terminal	 delation	 in	 the	 

ALAS2	 gene	 lead	 to	 gain	 of	 function	 and	 cause	 

X-linked	 dominant	 protoporphyria	 without	 

anemia	 or	 iron	 overload.	 Am	 J	 Hum	 Genet	 

83(3):408-414,	 2008.	 

	 7)	 佐藤	 彰、高橋	 寛：一種の家族的貧血症か偽血

色素性尿性貧血症．児科雑誌	 239:47,	 1920	 

	 8)	 矢野雄三、近藤雅雄、浦田郡平：ポルフィリン

症、本邦臨床統計集、日本臨牀 41 増刊	 

p1005-1015,	 1983.	 

	 9)	 矢野雄三、近藤雅雄、白鷹増男、浦田郡平	 	 ポ

ルフィリン症．本邦臨床統計集（下巻）、日本

臨牀	 51	 増刊	 p347-362,	 1993.	 

10)	 近藤雅雄、中山健、浦田郡平、白鷹増男、矢野

雄三：わが国におけるポルフィリン症の現状．

ポルフィリン	 9:41-54,	 2000.	 

11)	 近藤雅雄、	 矢野雄三、白鷹増男、柘植光代、浦

田郡平：ポルフィリン症．本邦臨床統計集、日

本臨牀	 59	 増刊	 p349-364,	 2001.	 

12)	 Kondo	 M,	 Yano	 Y,	 Shirataka	 M,	 Urata	 G,	 Sassa	 

S:	 Porphyria	 in	 Japan:	 Compilation	 of	 all	 

cases	 reported	 through	 2002.	 Int	 J	 Hematol,	 

79:	 448-456,	 2004.	 

13)	 近藤雅雄、矢野雄三、浦田郡平：本邦において

報告されたポルフィリン症． Porphyrins	 

18:5-11,	 2009.	 

14)	 近藤雅雄：ポルフィリン症．医学のあゆみ

190(13):1123-1127,	 1999.	 

15)	 近藤雅雄、網中雅仁、石塚昌宏：遺伝性ポルフ

ィリン症の生化学診断法及び診断基準案の作

成．ALA-Porphyrin	 Science	 1:33-43,	 2012.	 

16)	 近藤雅雄：ポルフィリン症の臨床科学．ポルフ

ィリン・ヘムの生命科学（ポルフィリン研究会

編），現代化学増加 27,	 p177-191,	 東京化学同

人、1995.	 	 

17）Doss	 M	 et	 al:New	 type	 of	 hepatic	 porphyria	 

with	 porphobilinogen	 synthase	 defect	 and	 

intermittent	 acute	 clinical	 manifestation.	 

Klin	 Wochenschr	 57:1123-1127,	 1979.	 

18)	 桝屋富一、平戸民男、松山暁、西秀雄：Porphyria

に関する研究．Erythropoietic	 protoporphyria	 

の 1 例．日本血液学会雑誌	 27:349-350,	 1964.	 

19)	 松尾巌、桜井英徳、神前武利：急性ポルフィリ

ン症、実験消化器学	 7:1221,	 1932.	 

20)	 高崎浩、坂倉武彦、関内淳、池田信彦：急性

Porphyrin 症の 1 例．日本内科学会誌	 51:1113,	 

1962.	 

21)	 佐々木英夫ほか：日本代謝学会記録三 p56,1966.

肝 性 コ プ ロ ポ ル フ ィ リ ン 症 、 Hepatic	 

Coproporphyria（遺伝性コプロポルフィリン

症、Hereditary	 Coproporphyria）の 9 例-ポ

ルフィリン症の新しい病型.	 最新医学

25:1978-1995,	 1970.	 

22)	 西浦	 環、武田克之、谷	 徹郎、赤沢大：遅発性

皮膚ポルフィリン症の 1 例について．皮膚科紀

要、55:566,	 1960.	 

23)	 押見和夫、森真由美、村上徹ほか：肝性を疑わ

せた protoporphyria の一例．日本内科学会雑

誌	 61:1354-1355,	 1972．	 

24)	 近藤雅雄、伊藤嘉信：肝赤芽球性ポルフィリン

症が疑われた一症例．ポルフィリン	 8(2):	 

81-86,	 1999.	 

25)	 近藤雅雄、矢野雄三、浦田郡平、高村昇：本邦

で報告された先天性赤芽球性ポルフィリン症

の全症例解析.	 Porphyrins	 14(2):69-84,	 2005.	 

26)	 近藤雅雄、堀江裕、平田健司、古山和道、柘植

光代、藤田博美、佐々茂、浦田郡平：晩発性皮

膚ポルフィリン症の臨床及び生化学的解析．

Porphyrins	 13:93-104,	 2004.	 

27)	 近藤雅雄：日本と英国におけるポルフィリン症

80



患者数の比較．ポルフィリン	 5:375-377,	 1996.	 

28)	 近藤雅雄、宮本廣、堀江裕：中・高齢者の特発

性ポルフィリン代謝異常について～栄養学的

アプローチ～．薬理と治療	 33:	 S37～S44,	 

2005.	 

29)	 Kondo	 M,	 Horie	 Y,	 Okano	 J	 et	 al:	 High	 

prevalence	 of	 hepatitis	 C	 virus	 infection	 in	 

Japanese	 patients	 with	 porphyria	 cutanea	 

tarda.	 Hepatology	 26:	 246,	 1997.	 

30)	 近藤雅雄：晩発性皮膚ポルフィリン症の C 型肝

炎の合併症例の生化学的解析．消化器科、科学

評論社 39:	 681-90,	 2004.	 

31)	 近藤雅雄、中山健、矢野雄三：ポルフィリン症

と薬剤、ポルフィリン	 8(2):87-96,	 1999	 

32)	 近藤雅雄、矢野雄三：晩発性皮膚ポルフィリン

症．先天代謝異常症候群（下巻）p145-148,	 日

本臨牀、1998.	 

33)	 Choen	 PR:	 Porphyria	 cutanea	 tarda	 in	 human	 

immunodeficiency	 virus-seropositive	 men:	 

care	 report	 and	 literature	 review.	 J	 Acquir	 

Immune	 Defic	 Syndr	 4:1112-1117,	 1991.	 

34)	 近藤雅雄：先天性ポルフィリン症の現状と課題．

ポルフィリン	 10(3,4):	 83-85,	 2001.	 

35)	 Okano	 J,	 Horie	 Y,	 Kawasaki	 H,	 Kondo	 M:	 

Interferon	 treatment	 of	 porphyria	 cutanea	 

tarda	 associated	 with	 chronic	 hepatitis	 type	 

C.	 Hepato-Gastroenterology	 44:	 525-528,	 

1997.	 

36)	 Ippen	 H:	 Treatment	 of	 porphyria	 cutanea	 tarda	 

by	 phlebotomy.	 Semin	 Hematol	 14:253-260,	 

1977.	 

37)	 堀江裕、岡野純一、川崎寛中：晩発性皮膚ポル

フィリン症．肝胆膵	 35:49,	 1997.	 

38)	 堀江裕、川崎寛中：ポルフィリン症の治療－最

近の動向．ポルフィリン	 7:487-497,	 1998	 

39)	 Horie	 Y,	 Norimoto	 M,	 Tajima	 F	 et	 al:	 Clinical	 

usefulness	 of	 cimetidine	 treatment	 for	 acute	 

relapse	 in	 intermittent	 porphyria.	 Clin	 	 

Chim	 Acta,	 234,171-175,	 1995.	 

40)	 Mustajoki	 P,	 Nordmann	 Y:	 Early	 administration	 

of	 heme	 arginate	 for	 acute	 porphyric	 attacks.	 

Arch	 Intern	 Med	 153:2004-2008,	 1993.	 

41)	 諏佐真治、大門誠、近藤雅雄、間中英夫、山谷

恵一、佐々木英夫：ヘムアルギニンによる急性

間欠性ポルフィリン症の治療経験．ポルフィリ

ン	 5:357-362,	 1996.	 

42)	 山守育雄、近藤雅雄、長谷川晴彦：遺伝性コプ

ロポルフィリン症治療における静注用ヘミンの

有用性と限界．ポルフィリン	 6:35-40,	 1997．	 

	 

	 

 
 
Porphyrias in Japan : Compilation of all cases reported through 2010 
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ABSTRACT  

Porphyrias are a group of disorders caused by inherited deficiencies in the activities of the 
enzymes of the heme biosynthetic pathway.  Afflicted patients suffer either from neurological 
disturbances, or cutaneous photosensitivity, or both.  We have found 926 cases of reported 
cases of porphyria patients 91 years of the end of December 2010 hereditary porphyria since it 
was first reported in Japan in 1920. Therefore, for this 926 cases (528 males, 393 females, and 
5 of unknown sex), we have to summarize and prognosis of age, sex, geographical distribution, 
pathogenesis factors, clinical symptoms, initially diagnosed, treatment and disease types 
separately.   As a result, the actual onset of clinical symptoms by year and trends, such as 
the induction of porphyria hereditary factors in Japan have been elucidated, it was possible to 
obtain a very valuable data in the study porphyria.  These patients consisted of 36 cases of 
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CEP (15 males and 21 females), 203 cases of erythropoietic protoporphyria (EPP) (137 males 
and 66 females), 6 cases of hepatoerythropoietic porphyria (HEP) (4 males, and 2 females), 198 
cases of acute intermittent porphyria (AIP) (32 males, 166 females), 41 cases of hereditary 
coproporphyria (HCP) (13 males, 27 females, and 1 of unknown sex), 56 cases of variegate 
porphyria (VP) (10 males, and 46 females), 328 cases of chronic hepatic porphyria represented 
by PCT (300 males, 25 females, and 3 of unknown sex),  and 58 cases of acute hepatic 
porphyria of undefined type (17 males, 40 females, and 1 of unknown sex).  Essentially all 
inherited porphyrias were found in Japan, with incidences and clinical symptoms generally 
similar to those reported in other countries.  This survey revealed that as high as 67% of 
acute hepatic porphyrias were initially diagnosed as non-porphyria, and later revised or 
corrected to porphyria, indicating the difficulty of the diagnosis of porphyria, in the absence of 
specific laboratory testing for porphyrins, and their precursors in urine, stool, plasma and 
erythrocytes.   
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