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研究要旨 

Hypoganglionosis（Hypo）の診断と治療方法を検討する目的で集積された症例について検

討した。診断方法の確立と初期治療としての腸瘻の位置の決定を含めた治療法の改善がさ

らに必要とされる。 

 

研究分担者 

下島 直樹(慶應義塾大学医学部 講師) 

渡邉 稔彦(国立成育医療研究センター) 

 

Ａ．研究目的 

Hypoganglionosis（Hypo）の診断と治療方

法を検討する目的で集積された症例につい

て検討した。 

 

Ｂ．研究方法 

対象：Hypo の二次調査にて確診症例として

登録された 109 例中、記載内容の検討で、

疑診断例、検討項目未記載例、と重複症例

を除いた 90 例を対象とした。 

検討項目 アンケートの項目のうち、症例

の概要から発症年齢、初発症状、合併奇形、

家族歴、最終的な転帰の 5項目、検査・術

中所見から腹部単純 X-P とその所見、注腸

造影とその所見、直腸肛門内圧検査とその

所見、直腸粘膜生検とその所見、開腹時所

見（複数選択可）、術中迅速病理診断とその 

 

所見、永久標本病理診断とその所見、肝機

能障害（経過中の最も悪いデータ）、肝機能

障害の原因（複数選択可）、診断基準から

23 項目を検討した。外科治療項目から初回

スト－マの作成部位を検討した。 

（倫理面への配慮）後方視的な症例検討で

あり、匿名化された情報の調査であり倫理

的な問題はないと判断した。 

 

Ｃ．研究結果 

1 発症年齢は全例が新生児期に発症して

いた。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

2 初発症状：数字は例数 

     

3 合併奇形 

合併奇形 無し：85 例 有り：５（超回転

異常：１、West 症候群：１、後部尿道弁＋

尿道下裂：１、ダウン症：１、多指症：１） 

4 遺伝子検査 

施行：２ 異常染色体：1 （SIP1）、未執

行：73、不明：12、未記載３ 

5 家族歴 

無し：86、有り：１（兄が内蔵発育不全で

死亡）、不明：３ 

6 最終的な転記 

生存：70、死亡：20 

死亡率 22.22％ 

 

７ 検査結果 

a 腹部単純 X-P 施行：83、未執行：０、

不明：6、未記載：１ 

腸管異常拡張像：74 

ニーボー：27 

フリーエアー：1 

その他：6 

 

 

b 注腸検査 施行：77、未執行：5、不明：

７、未記載：１ 

所見（施行の場合、複数選択可） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

c 直腸肛門内圧検査 施行：37、未執行：

34、不明：16、未記載：3 

所見（施行の場合） 

 

 

d 直腸粘膜生検 施行：41、未執行：37、

不明：10、未記載：2 

 

 

 

 

 

 

e 開腹時所見（複数選択可） 

 

Caliber change の部位 

 

 

f 術中迅速病理診断 施行：55、未執行：

24、不明：8、未記載：3 

術中迅速病理診断の結果 

異常あり：39 

異常なし：14 

記載なし：2 



 

 

異常あり（39 例）の詳細 

神経節の低形成：29 

無神経節：10 

g 永久標本病理診断（切除または生検）施

行：88、未執行：0、不明：0、未記載：2 

永久標本病理診断の結果 

神経節の低形成：81 

無神経節：5 

異常なし：2 

h 肝機能障害（経過中の最も悪いデータ） 

なし（TB<1.かつ GPT<30）：20 

軽度あり（1.0≦TB<3.0 あるいは 30≦

GPT<100）：16 

中等度あり（3.0≦TB<10.0 あるいは 100≦

GPT<300）：29 

重度あり（10.0≦TB あるいは 300≦GPT）：

23 

i 肝機能障害の原因（複数選択可） 

カテーテル感染症：30 

うっ滞性腸炎：31 

静脈栄養関連肝障害：44 

その他：4 

8 外科的治療  

初回治療(腸瘻造設)  ストーマ造設：89、

造設なし：１ 

ストーマ造設部位 

十二指腸：2 

空腸：40 

回腸：41 

結腸：6 

死亡例と初回ストーマ位置 

 十二

指腸 

空腸 回腸 結腸 

症例 2 40 41 6 

死亡 2 5 13 0 

死亡率 100％ 12.5％ 31.7％ 0 

 

Ｄ．考察  

発症年齢は全て新生児期であり、この疾患

が新生児期に腹部膨満や嘔吐等の腸閉塞症

状を主体に発症すると考えられ、このこと

は 1996 の岡本らの 26 例の報告とも相違無

い。合併奇形はほとんど認めず、遺伝的背

景も乏しいと考えられる。遺伝子異常はほ

とんど遺伝子検索がされておらず、現時点

での判断は時期尚早であり、今後の検討を

待つ必要がある。また、家族歴にも有用な

ものはない。予後に関して、今回の検査で

は死亡率が 22.22％と岡本らの集計した神

経細胞減少例 44 例中の死亡例 10 例の死亡

率 22.73％と比較して改善を認めていない。

さらに治療法の改善が望まれる疾患である。 

 診断が難しい疾患であることもこの予後

に大きく関与していると考えられる。一般

的に入院時に施行される検査の特徴は類似

する疾患のヒルシュスプルング病との鑑別

がとりわけ重要である。しかしながら、注

腸、直腸肛門内圧検査での鑑別は困難であ

る。直腸粘膜生検は検査症例の 41 例中 31

例 75.6%でヒルシュスプルング病と異なり

AchE 線維正常と判断され、ほかの所見と合

わせてこの疾患とヒルシュスプルング病と



 

の鑑別診断に有用な検査法と考えられる。

開腹所見ではヒルシュスプルング病の鑑別

診断に有用な所見は乏しいと考えられる。

また、ヒルシュスプルング病で最も有用な

神経節の迅速病理による確定診断は、この

疾患では十分に機能しないことが推測され

る。すなわち、迅速病理に提供される組織

の大きさによる問題と対象が小腸であるこ

とで、迅速病理にて異常なし、または無神

経節と判断される可能性が極めて多くなる。

今回の回答から術中生検施行例 55 例中で、

迅速生検で Hypoganglionosis と診断され

たのは 29 例（52.72％）とこの方法で診断

を確定することの難しさが示されている。

従って、術中に如何に本疾患を考えて将来

的な治療計画を立てるのかが重要な問題で

ある。最終診断には永久標本病理診断が必

要であるが、永久法本で Hypo の診断が付い

た症例が病理診断の記載のある 88 例中 81

例の 88.63％で、初期にヒルシュスプルン

グ病と診断され、後日に Hypo と診断されの

が 88 例中 5例 5.67％あり、さらに Hypo の

診断法の確立が検討される必要がある治療

に際しては、依然として予後の不良な疾患

であり、1996 の岡本らの報告から改善を認

めていない。初期のストーマ造設が Hypo の

治療成績を決定する鍵となっており、初回

に空腸瘻造設例が回腸瘻造設例に比較して

良好な予後を認めた。 

 

Ｅ．結論 

Hypo においては、診断方法の確立と初期治

療としての腸瘻の位置の決定を含めた治療

法の改善がさらに必要とされる。  

 

Ｆ．健康危険情報 

該当する健康危険情報はない 
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Ｈ．知的財産の出願・登録状況 
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