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【研究要旨】 

［研究目的］本研究の目的は、後方視的に臨床経過を調査、検討により、小児消化器系希少難

治性疾患であるMMIHSの診断基準、および診療ガイドラインの作成することである。 

［研究方法］全国アンケートによってMMIHSと確診もしくは疑診と報告された28例分を対象

とし、発症時期、症状、病変部位、手術の有無と内容、最終転帰、中心静脈栄養の有無、合併

症について検討を行ない、診断基準案、重症の基準案を作成した。 

［研究結果］20施設より23症例確診、5例の疑診症例、重複した4症例を除いた19例の確診症例

の検討結果より、新生児期からの腸管運動障害、巨大膀胱、microcolon、器質的閉塞の否定、

病理組織学的に神経叢に異常なし、の5項目を診断基準としたところ、全症例が当てはまっ

た。調査時点で10例が生存、9例が死亡しており、5年生存率62.8％、10年生存率56.5％であり

死亡原因は肝障害、敗血症が多く見られた。また、現在生存中の10例中、8例で中心静脈栄養

を施行されていた。19例中16例で消化管減圧のための腸瘻が作成されていた。以上より、重症

の基準は経静脈栄養、経管栄養、継続的な消化管減圧と定められた。 

［結論］MMIHSは予後不良疾患であり症状や病悩期間も長期にわたることが明らかとなっ

た。診断基準、重症の基準も定めることが可能であり、早期の難病指定、診療ガイドラインの

作成が急がれる。 
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Ａ．研究目的 

小児期より消化管運動障害を来すヒルシュ

スプルング病類縁疾患のうち、巨大膀胱、

Microcolonを呈する疾患群であるMegacystis 

Microcolon Intestinal Hypoperistalsis Syndrome 

（以下MMIHS）は稀ではあるが予後不良の先

天性消化管疾患として知られている。多くは生

命維持のために中心静脈栄養が長期にわたり必

要であり、小腸移植の適応にもなり得る。 

本研究の目的は全国に分布するヒルシュス

プルング病類縁疾患のうち、MMIHSについて

臨床的な特徴、経過を調査し、診断基準、診療

ガイドライン作成することである。 

 



 

Ｂ．研究方法 

１）基本デザイン 

全国アンケートで登録された症例の後方視

的観察研究とした。 

２）対象 

MMIHSと診断され治療され登録された28症

例中、重複、疑診を省いた19例を対象とした。 

３）評価方法 

転帰（最終生存または死亡確認日）、腸瘻

作成の有無とその部位、中心静脈栄養施行の有

無と合併症を検討し、診断基準、重症の基準を

作成した。 

 

【研究対象者のプライバシー確保】 

本研究では研究対象者の氏名、イニシアル、

診療録ID等は症例調査票に一切記載されていな

い。症例調査票に含まれる患者識別情報は、ア

ウトカムや背景因子として研究に必要な性別と

生年月日に限られていれる。各施設において、

連結可能匿名化を行った上で症例調査票を送付

されたため、各調査施設の診療情報にアクセス

することはできず、個人を同定できるような情

報は入手できない。また、施設名、生年月日な

ど個人同定につながる情報の公開は一切行わな

い。 

 

Ｃ．結果 

１）症例と予後 

転帰は9例死亡、10例生存であった。死亡原

因は明らかな7例のうち、1例が敗血症、6例が

肝障害であった。5年生存率は62.8％、10年死

亡率は56.5％であった（図1）。 

 

 

２）診断基準 

これまでの研究成果より、診断基準を表1の

ごとく定めた。 

表1 診断基準（案） 

以下の5項目すべてを満たすもの 

1 出生直後から腹部膨満、嘔吐、腹痛等

の腸閉塞症状を呈する 

2 巨大膀胱を呈する 

3 新生児期の注腸造影でMicrocolonを認め

る 

4 消化管を閉塞する器質的な病変を認め

ない 

5 全層生検において病理組織学的に神経

叢に形態学的異常を認めない 

 

３）重症度基準 

栄養法は中心静脈栄養が16例でそのうち、4

例がすべての栄養を静脈栄養に頼っていた。12

例で経口もしくは経腸栄養の併用が行われてい

た。生存例9例中7例で現在も静脈栄養が継続さ

れていた。 

経腸栄養では11例に行われ、6例で成分栄養

剤が、5例で半消化態栄養剤が使用されていた

（表2）。 



 

 

肝障害をきたしている症例が16例にみられ

た。うち、高度の肝障害を8例に、中等度を4例

に、軽度を4例に認めた。肝機能障害の原因と

して中心静脈栄養に伴うと考えられたものが14

例、腸炎によると考えられたものが6例、カ

テーテル関連血流感染症に伴うと思われたもの

が7例であった(表3)。 

 

16例で減圧のための腸瘻が造設されていた。

最終的な腸瘻の位置は高位の空腸が11例であっ

た（図2）。 

 

以上より重症度基準を表5のごとく定めた。 

 

表7 重症の基準（案） 

腹痛、腹部膨満、嘔吐などの腸閉塞症状に

より、日常生活が著しく障害されており、かつ

以下の3項目のうち、少なくとも1項目以上を満

たすものを、重症例とする。 

 

１．経静脈栄養を必要とする 

２．経管栄養を必要とする 

３．継続的な消化管減圧を必要とする註１） 

 
註1）消化管減圧とは、腸瘻、胃瘻、経鼻胃管、

イレウス管、経肛門管などによる腸内容のドレ

ナージをさす。 

 

Ｄ．考察 

本研究では小児の消化器系希少疾患のうち、

腸管不全を来す疾患群であるヒルシュスプルン

グ病類縁疾患のうち、巨大膀胱、Microcolonを

呈し、新生児期から重篤なイレウス症状を来す

MMIHSの全国調査による検討を行った。 

1976年にBerdonがこの疾患を定義し報告した

ときの基準である、新生児期発症、閉塞起点の

ない腸閉塞症状、巨大膀胱、Microcolonについ

て、アンケート症例を検討した結果、すべての

確信診例ですべての項目を満たしていた。 

病理検査については、全例で施行されてい

た。本疾患は新生児期よりヒルシュスプルング

病との鑑別が問題となり、また、多くの症例で

新生児期、乳児期に腸瘻、胃瘻などの開腹手術

が行われていたため、全層生検が行われうると

判断し、診断基準に採用した。 

一方で半数が小児期に死亡しており、本疾

患が重症で難治性の疾患であることがわかる。

本疾患の19例中16例で静脈栄養を、11例で経腸

栄養を行われていた。また19例中17例で腸瘻、



 

胃瘻などの減圧処置が執られていた。死亡原因

は、静脈栄養に伴う肝障害、敗血症、腸炎がほ

とんどを占めていた。 

以上を背景に静脈栄養、経腸栄養、消化管

減圧は著しく患児のQOLを損なう上に、これ

らの治療が走行しない場合は死に至ることが考

えられるため、重症の判断基準とした 

 

Ｅ．結論 

今回のMMIHSの調査により、希少疾患であ

ること、予後が不良な難病であること、長期生

存については栄養管理と減圧手術が重要である

と考えられた。早急な難病指定が望まれる。 
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