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Abstract
Vitiligo is an autoimmune disorder targeting melanocytes that significantly impairs patients’ quality of life. Currently, 

there is no established treatment for this condition. Previous epidemiological and susceptibility gene search studies have re-
vealed the involvement of genetic factors in the onset of vitiligo. In the future, through functional analysis of approximately 
50 identified susceptibility genes and genomic regions, further exploration of the pathogenesis of vitiligo and the develop-
ment of novel treatment methods can be expected. As a preliminary step before conducting functional analysis, the utilization 
of publicly available eQTL analysis and epigenetics analysis results from databases allows for efficient functional analysis. 
In this article, based on previous susceptibility gene search studies, I will provide an overview of what developments can be 
expected in the future, sharing my perspective on the subject.
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1. は じ め に

尋常性白斑（以下，白斑）は，人口の約1%に発症す
る頻度の高い疾患であり，特に顔などの露出部に出現す
ると，患者の QOLを著しく障害する。その病態を一言
でいえばメラノサイトをターゲットとする自己免疫性
疾患であるが，その発症にはさまざまな要因が関与して
おり，非常に複雑である。そのため，一般に治療に難
渋することが多く，いまだに標準治療は確立されていな
い。一方，白斑の発症には遺伝的素因の関与が古くから
指摘されている。特に非分節性の汎発型白斑において疫
学的研究や原因遺伝子探索研究が数多く行われてきてお
り，現在までに約50の疾患感受性遺伝子が同定されて
いる 1, 2）。今後はこれらの遺伝学的解析の結果を足掛か
りとして，白斑のさらなる病態解明や治療法開発が進展
することが期待される。本稿では，これまでの白斑に対
する遺伝学的解析から得られた知見をまとめ，さらにこ
れらのデータをもとに今後どのような展開が期待される
のか，私見を交えて概説したい。

2. 白斑の疫学研究

2–1. 双生児研究
双生児研究は，各疾患に対する遺伝的素因の関与を最
も端的に示すことができる研究手法の一つである。2003
年に報告された白色人種を対象とした疫学調査では，
一卵性双生児の白斑発症一致率は23%であり 3），2020
年のスウェーデンにおける白斑を含めた臓器特異的自己
免疫疾患を対象とした双生児研究では，一卵性双生児の
白斑発症一致率（probandwise concordance rate）は18%で
あった 4）。つまり，白斑患者と全く同じ遺伝情報を持っ
ていれば，2割程度の確率で白斑を発症すると考えらえ
る。興味深いことに，後者の研究において白斑に合併し
やすいとされる橋本病や I型糖尿病の一卵性双生児にお
ける発症一致率はそれぞれ29%，36%であると報告され
ており 4），白斑はこれらの自己免疫疾患に比較すると遺
伝的因子の影響がやや低い可能性がある。

2–2. コホート研究
コホート研究は，各疾患の遺伝的素因を含めた発症
リスク因子を探索する上で非常に有用な研究手法であ
る。2021年に韓国における白斑の家系内発症リスクに
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