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【研究要旨】 

消化器系の稀少・難治性疾患群としてHirschsprung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)に関してアンケートによる全国調査を行

い、最終的に6症例(確診例:2例 疑診例:4例)が報告された。該当症例がごく少数であり、本疾

患が診断として成立するか疑問が残る結果であった。しかしながら本疾患は臨床の現場で鑑別

困難な慢性便秘症例に混入している可能性が否定できないことから疾患として残す方向でコン

センサスが得られた。診断ガイドラインを策定にするにあたり、本疾患をUltrashort-typeの

Hirschsprung病(UHD)との区別するのかと直腸肛門内圧検査における直腸伸展刺激が客観的で

ないという2点が問題となった。これらの問題点に対して今回集計した本疾患症例の現状と欧

米の診断基準等を考慮し、以下の様に本疾患の定義及び診断基準を策定した。 

 

定義：直腸壁内神経叢に神経節細胞があるにもかかわらず内肛門括約筋の弛緩不全を認め、治

療抵抗性の難治性便秘を呈する病態 

診断基準 

・治療抵抗性の便秘を認める。 

・注腸造影で直腸に狭小部がない。 

・直腸肛門内圧検査で明らかな律動波が存在し、かつ直腸肛門反射陰性である。 

・直腸粘膜生検で神経節細胞が存在する。 

(診断上の注意点) 

・直腸肛門反射の判定は、直腸を空虚にした後の確実な直腸刺激により内肛門括約筋に弛緩

反応が見られないことを確認する。 

・可能であればAchE染色で陽性線維の状態について確認するのが望ましい。 
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Ａ．研究目的 

消化器系の稀少・難治性疾患群として



Hirschsprung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)に関してアンケートによる全国調査

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 

全国施設に一次アンケート調査の結果をもと

に二次アンケートを実施。さらに国内での本疾

患に関連した報告症例を抽出し、二次アンケー

ト症例として追加した。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究課題は九州大学医系地区部局臨床研究

倫理審査委員会により承認を受けている。個人

情報の保護に関しては患者の特定が出来ないよ

う情報収集は患者番号で行い、対応表は各施設

で管理する。結果は個人情報を含まない集計結

果だけを公表する。 

 

Ｃ．研究結果 

IASAと考えられる症例として最終的に6症例

(確診例:2例 疑診例:4例)が報告された。 

報告例概要 

(性別)男:1 女:5、(発症時期) 新生児期:2 乳

児期:2 学童期:2 (初発症状)慢性便秘:5 腸

炎:1,(病変部位)～肛門:3 ～直腸:2 ～横行結

腸:1 (合併奇形) 有:1 無:5 (染色体・遺伝子異

常) 不明:6 (転帰) 生:5 死:1 (肝障害) 有:1 

無:5 

検査所見 

(腹部レントゲン) 腸管異常拡張像:3 便塊

貯留:3 (注腸造影) Megacolon:3 直腸拡張:2 正

常:1 (直腸肛門内圧検査) 反射陰性: 5 測定不

可:1 (直腸粘膜生検) AchE陽性:3 AchE陰性:2 

未施行:1 (神経節細胞) 有:4 未施行:1 確認出

来ず:1 

治療 

(内科的治療) 何らかの効果有:5 不明:1 

(外科的治療) 括約筋切除:3 未施行:2 ボツリ

ヌス毒素注入:1 

 

Ｄ．考察 

IASAはHirschsprung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

Hirschsprung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

などの関与が指摘されているが未だ十分には解

明されていない。 

今回の全国調査で、IASAと考えられる症例

は追加症例を合わせても最終的に6例と非常に

少数であった。 

本疾患が診断として成立するのか、

Hirschsprung病類縁疾患の一つのエンティティ

―として捉えるべきなのか疑問の残る集計結

果であった。しかし平成25年度第1回班会議に

おいて、本疾患は実際の臨床現場では難治性便

秘症例との鑑別が困難な場合もあると考えら 

れ、正確に診断されずに便秘症例の中に混入し

ている可能性が否定できないとの意見が出、本

疾患は残す方向でのコンセンサスが得られた。 

この結果からIASAをHirschsprung病類縁疾患

の一つのエンティティ―とする診断基準策定の

準備にあたり、Ultrashort-typeのHirschsprung病

(UHD)とどう区別するべきかが問題となった。 

本疾患は従来、UHDと同じ疾患として取り

扱われてきた。両疾患の診断上の相違として一

致点：①慢性便秘②狭小部が無い③直腸末

端・括約筋の弛緩なし④AchE活性で粘膜内の

増生なしで、不一致点：UHDで神経節細胞が

ない直腸があるという点である。しかし、直腸



末端の壁内神経叢には生理的に神経節細胞がな

い部分があるといわれ、どの部分まで神経節細

胞がないことが正常であると言い切れないこと

から直腸生検による神経節細胞の有無のみでの

判定は実際に明確に区別するのは困難と考えら

れる。従って、病態を神経節細胞がない直腸と

考えるより、内肛門括約筋に何らかの異常が

あって直腸肛門(内肛門括約筋)の弛緩不全があ

ると考えることで両疾患を明確に区別せずに

UHDを本疾患に含まれると考えた方がいいの

ではないかとH23年度の班会議で提案してき 

た。 

一方、欧米での本疾患の診断基準ではAchE

活性の有無を加えることで両疾患を明確に区別

している。今回の研究での6症例もAchE活性が

施行された5症例は陽性:3 陰性:2という結果で

あった。 

 

またもう一つの問題点として、本疾患の確定

診断に重要な直腸肛門内圧検査における直腸伸

展刺激に対する反射の判定が客観的でないとい

う点である。例えば長期間の便秘状態による直

腸の拡張や直腸内に便塊が貯留している状態で

は適切な直腸刺激にならない。 

 

この2点の問題点に関して平成25年度第2回班

会議で議論がなされた。UHDとの区別に関し

ては今回集計の結果も考慮し、現時点では

AchE活性の有無は問わないということになっ

た。また直腸肛門反射の判定に関しては、適切

な直腸刺激となっているかを確認するために明

らかな肛門律動波の存在を確認しながら直腸刺

激(十分なバルーンによる伸展刺激または電気

刺激)を行うこととした。 

 

Ｅ．結論 

本研究の結果、IASAと考えられる報告症例

は6例と非常に少数であり、本疾患が診断とし

て成立するか疑問が残る集計結果であった。し

かしながら本疾患は臨床の現場で鑑別困難な慢

性便秘症例に混入している可能性が否定できな

いことから疾患として残す方向でコンセンサス

が得られた。 

診断ガイドラインを策定にするにあたり、本

疾患をUHDと区別するのかと直腸肛門内圧検

査における直腸伸展刺激が客観的でないという

2点が問題となった。これらの問題点に対して

今回集計した本疾患症例の現状、欧米の診断基

準等を考慮し、以下の様に本疾患の定義及び診

断基準を策定した。 

 

定義：直腸壁内神経叢に神経節細胞があるにも

かかわらず内肛門括約筋の弛緩不全を認め、治

療抵抗性の難治性便秘を呈する病態 

 

診断基準 

・治療抵抗性の便秘を認める。 

・注腸造影で直腸に狭小部がない。 

・直腸肛門内圧検査で明らかな律動波が存在 

し、かつ直腸肛門反射陰性である。 

・直腸粘膜生検で神経節細胞が存在する。 

 

診断上の注意点 

・直腸肛門反射の判定は直腸を空虚にした後の

確実な直腸刺激により内肛門括約筋に弛緩反

応が見られないことを確認する。 

・可能であればAchE染色で陽性線維の状態に

ついて確認するのが望ましい。 
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