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研究要旨 

【消化器系の希少・難治性疾患群として Hirshsprung 病類縁疾患の一つである Internal 

Anal Sphincter Achalasia (IASA)（内肛門括約筋アカラシア）に関して研究を行った。全

国施設より集計したアンケート調査（二次調査）から得られた知見を検討し、シームレス

な診断ガイドライン作成にむけての研究に取り組んだ。全国アンケート調査では、確診例 

ｌ例、疑診例 ２例が報告された。該当症例としてはごく僅かであった。診断として成立す

るか？ 本疾患を 1つのエンティティとして捉えるか？ 等について今後さらなる研究、

検討が必要である。 
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Ａ．研究目的 

消化器系の希少・難治性疾患群として

Hirshsprung 病類縁疾患の一つである 

Internal Anal Sphincter Achalasia (IASA)

（内肛門括約筋アカラシア）に関して研究を

行い、疾患概念を確立し、シームレスな診断

ガイドラインを作成する。 

 

Ｂ．研究方法 

昨年行われた一次アンケート調査をもとに、

全国施設にアンケート調査（二次調査）を実

施。 

 

Ｃ．研究結果 

確診例 ｌ例、疑診例 ２例が報告された。 

報告例概要 

 1 2 3 

 確診 疑診 疑診 

施設 東海大学 
順天堂練
馬 

飯塚病院 

出生日 19900523 20080123 19961106 

性別 女 女 女 

在胎週数 40 週 1 日 37 週 5 日 不明 

出生体重 不明 2390 不明 

発症時年齢 乳児期 新生児期 幼児期 

初発症状 慢性便秘 
腹部膨満 
慢性便秘 

慢性便秘 

病変部位 肛門 
肛門、直
腸 

肛門 

合併奇形 無 無 無 

染色体異常 不明 不明 不明 

遺伝子検査 不明 不明 未施行 

家族歴 不明 無 
兄も 
慢性便秘 

最終的な転帰 生存 生存 生存 



 

 

 

 

 

(19920224
) 

栄養管理方法 普通食 普通食 普通食 

肝機能障害 なし なし なし 

自施設以外で
の 
診断治療 

不明 無 有 

 

検査所見概要 

 1 2 3 

腹部単純 Xp 便塊 
腸管異常 
拡張像 

直腸内 
便貯留 

注腸造影 正常 
Megacolo
n 

直腸拡張 

直腸肛門内圧 
検査 

陰性 陰性 測定困難 

直腸粘膜生検 
AchE 陽性 
線維 

AchE 線維 
増強 

AchE 陽性
線維増生
なし 

永久標本病理 
所見 

AV3.5cm の
部位に
AchE 陽性
線維の軽
度増生と
神経節細
胞の共存 

ganglion 
cell(+) 

HE 染色で
meissner
神経叢は
確認でき
ず、AchE
陽性線維
増性なし 

 

IASA 診断基準 

 1 2 3 

新生児期から 
続く治療抵抗
性の便秘 

○ ○  

狭小部のない 
腸管 

○ ○ ○ 

Ultarashort 
type の H 病の 
ことをさす 

○   

肛門管が狭い  ○  

直腸肛門反射 
陰性 

○ ○  

生検で神経節
細胞あり 

○ ○ ○ 

その他 
AchE 軽度
増生と神
経節細胞

  

の共存 

確診 or 疑診
の 
決め手 

病理所見 
から 

  

 

治療経過 

 1 2 3 

 確診 疑診 疑診 

内科的治療 
 効果 

不明 
ビオスリ
ー ？ 

ビオスリ
ー × 

○：有  
ラキソ 
ベロン 
○ 

ラキソ 
ベロン 
○ 

×：無  
カマグ 
○ 

カマグ 
○ 

？：不明   
テレミン 
ソフト坐
薬 ○ 

   
コロネル 
？ 

   
大建中湯 
× 

   
調胃承気
湯 ○ 

   
大黄甘草
湯 ○ 

外科的治療 
括約筋切
除 

括約筋切
除 

未施行 

 
手術回数 
１回 

手術回数 
２回 

 

カテーテル 
関連感染症 

なし ０回 ０回 

 

＜確診例の概要＞ 

1 歳 8 ヶ月女児。生後 3 時間より腹部膨満・

嘔吐を認め、胎便性イレウスの診断で治療、

軽快した。3 ヶ月健診で肝脾腫を指摘され、

CMV 感染症の診断で治療を受けた。その後便

秘が持続するため、緩下剤による治療を受け

ていたが、嘔吐を契機に精査目的で入院。直

腸肛門内圧検査で反射陰性、直腸粘膜生検で

AchE 染色陽性線維の軽度増生を認め、

Hirshsprung 病を疑ったが、再度行った直腸

生検で肛門縁より 3.5cm の部の粘膜下層に神



 

 

 

 

 

経節細胞を認めた。Lynn の方法に従い内肛門

括約筋を 5cm にわたり切除。切除した筋につ

いて病理組織学的検討を行った結果、筋層間

神経節細胞の膨化と変性、神経線維の増生な

どの異常を認めた．切除した内括約筋の検討

の結果、AchE 染色陽性線維が増生し、神経叢

にはわずかな数の神経節細胞と細胞質顆粒の

あるシュワン細胞が認められた。電顕的には、

きわめて多数の顆粒が細胞質中に認められ、

顆粒細胞腫に類似していた。Hirshsprung 病

腸管の神経叢におけるシュワン細胞の腫大像

は時折認められるが、本症例のように細胞質

に顆粒状の変化を来す例の報告はなく、きわ

めて興味ある所見と考えられる 1)。 

 

Ｄ．考察 

IASAは Hirshsprung病に類似した症状を呈す

るものの、直腸生検で神経節細胞が存在する

Hirshsprung 病類縁疾患の一つである。本症

は小児慢性便秘の約 4.5％を占めるといわれ、

その病因は multifactorial で、absence of 

nitregic innervation、defective 

innervation of the neuromuscular junction、

altered distribution of ICC、などの関与が

考えられているが十分には解明されていない。

本症の診断は直腸生検で ganglion cell が存

在し、AchE 活性は正常であるものの、直腸肛

門内圧検査で直腸肛門反射陰性であることで

ある。推奨される治療は内肛門括約筋切開術

である。最近では内肛門括約筋後壁へのボツ

リヌストキシン局注が報告されているものの、

有効性に関し長期経過観察研究の必要性が提

唱されている 2）。今回の検討で確診例 1 例、

疑診例 2 例と診断基準に適合する症例が非常

に少なかった。従って、本症が診断として成

立するのか？ 本症を 1 つのエンティティと

して捉えるられるのか？等、疑問が残るのも

事実である。小児外科や小児科ではそれらの

日常診療で慢性便秘例に遭遇することは非常

に多い。しかしながら、直腸生検で神経節細

胞を認めることがあっても、概して直腸が拡

張していることが多い。直腸拡張例における

直腸肛門内圧検査において通常のバルーン刺

激容積で定型的な直腸肛門反射を高率かつ確

実に得ることは案外、難しいのも事実である。

従って、内圧検査で反射陰性が疑われたり、

反射判定不能例であっても生検所見が正常な

いし、便秘の程度が内科治療可能である症例

の中に本症が紛れ込んでいる可能性も否定で

きない。このような点を考慮しつつ今後さら

なる研究、検討が必要である。 

 

Ｅ．結論 

該当症例としてはごく僅かであった。診断と

して成立するか？ 本疾患を 1 つのエンティ

ティとして捉えるか？ 等について今後さら

なる研究、検討が必要である。 
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