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研究要旨 

小児期からの希少難治性消化管疾患は、ヒルシュスプルング病類縁疾患（以下Ｈ類縁）、ヒル

シュスプルング病（以下Ｈ病）、非特異性多発性小腸潰瘍症、先天性吸収不全症、仙尾部奇形腫、

腹部リンパ管腫など、胎児期・新生児期や小児期に発症し成人に至る長期的な経過をとるものが多

い。 

これらの疾患は特定疾患(指定難病)の条件である(1)希少性、(2)原因もしくは病態不明、(3)治療法

未確立、(4)長期にわたる医療費を必要とする、の４条件をいずれも満たすものが多く含まれてい

るが、特定疾患に指定されていない。したがってこれらの疾患に適切な医療政策を施行していただ

くためには、全国調査による病態把握と適切な疾患分類に基づく診断基準や重症度分類の作成、移

行期、成人期までを包含する診断治療のガイドラインの確立が急務である。 

今年度はH類縁、腹部リンパ管腫、仙尾部奇形腫はガイドライン作成のための説明会ならびに

CQ作成を行い、文献のピックアップを進めている。H病と先天性吸収不全症は全国調査に取りか

かった。 

非特異性多発性小腸潰瘍症は小児例が極めて少ないため、まず英文論文作成を行い、成人例のガ

イドライン作成に情報提供を行っている。 

尚、この研究班の成果としてH類縁のうち重症3疾患の99慢性特発性偽性腸閉塞症、100巨大膀胱

短小結腸腸管蠕動不全症、101腸管神経節細胞僅少症は平成27年1月1日から指定難病110に指定され

た。 

以上のように、初年度の目標はほぼ達成できている。 
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Ａ．研究目的 

小児期からの希少難治性消化管疾患である、Ｈ類縁、Ｈ病、非特異性多発性小腸潰瘍症、先天性

吸収不全症、仙尾部奇形腫、腹部リンパ管腫は、特定疾患の４条件を満たすものが多いものの未だ

指定されていない。そのため診断基準や重症度分類や診療ガイドラインの確立が急務である。 

Ｈ類縁は腸管神経節細胞が存在するが恒常的に蠕動不全をきたす疾患である。先行研究（H24-

25厚労科研）で全国調査を実施し、分類(Taguchi T. JPGN投稿中)、診断基準、重症度分類の作業を

進めてきた(Watanabe Y. PSI, 2013)。Ｈ病は無神経節領域が長いものは栄養障害のみならず高度脱

水になる。本症は30年間にわたり教室で全国調査を行ってきた実績があり(Suita S. JPS, 2005)重症

度の階層化が可能である。非特異性多発性小腸潰瘍症は小児にも存在することが先行研究（H24-

25厚労科研）にて明らかになり詳細な調査を進めている。先天性吸収不全症は難治性下痢や成長障

害をきたす数種の疾患を含み小慢の実績から100例程度の症例数が推測されるが、実態が不明であ

る。仙尾部奇形腫は成人に至るまで排便障害などの消化管障害をきたし、先行研究（H22-23厚労

科研）で胎児診断例の全国調査を実施し(Usui N. JPS, 2012)「治療フローチャート」をまとめたが、



ガイドラインは未着手である。腹部リンパ管腫は消化管からの感染による敗血症や、蛋白漏出や腸

閉塞による成長障害をきたす。先行研究（H24-25厚労科研）にて登録体制をスタートした。 

この研究では、H26年度に新規調査と追加調査の必要な疾患の全国調査を関連学会と連携して行

い、調査が終了している領域はガイドラインの作成開始。H27-H28年度は症例の分析、疾患別に学

会と連携して診断基準、重症度、ガイドラインを確立する。さらに疾患登録と長期フォローアップ

体制を構築する。 

 

Ｂ．研究方法 

６つの疾患群について、全国調査未実施の疾患群、追加調査が必要な疾患群の調査研究を実施す

る。かなり専門的で特殊な疾患のため、関連７学会の代表すべてを分担研究者とし、悉皆性の高い

調査および情報交換が容易に行える協力体制を構築する。 

さらに疾患横断的に６つのグループがそれぞれの疾患グループに情報提供や検体の検証を行い、

学会がauthorizeする診断基準、重症度分類、ガイドラインを作成する。また疾患登録と長期フォ

ローアップシステムを構築する。手術例はNCDのデータと照合して悉皆性を高める。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は申請者または各グループ代表の施設の倫理委員会の承認の元に実施している。 

情報収集は患者番号で行い患者の特定ができないようにし、患者やその家族の個人情報の保護に

対しては十分な配慮を払い、当該医療機関が遵守すべき個人情報保護法および臨床研究に関する倫

理指針に従う。 

なお、本研究は後方視的観察研究であり、介入的臨床試験には該当しない。 

 

Ｃ．研究結果 

(1) H病類縁疾患 

重症３疾患（神経節細胞僅少症、巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症、慢性特発性偽性腸閉塞

症）の診断基準、重症度を日本小児外科学会承認いただき、平成27年１月に新規小慢および難

病に指定された。さらに、ガイドライン作成メンバーを決定し、SCOPEを策定し、CQを７つ

設定した。 

(2) H病 

本疾患の診断基準、重症度を学会承認され、平成27年１月に新規小慢に指定された。全国ア

ンケート調査票を作成した。年度内にH病全国アンケート調査を実施・終了する見込み。 

(3) 非特異性多発性小腸潰瘍 

集積症例の遺伝子検査は終了し、平成26年7月25日および平成27年1月23日開催の成人の研究

班「難治性小腸潰瘍の診断法確立と病態解明に基づいた治療法探索」（松本主之班）にて診断

基準に関する意見交換を行う。小児例まとめの英文論文作成中。 

(4) 先天性吸収不全症 

疾患の分類整理と調査対象の決定を終了。全国調査を施行。一次調査一回目の回収率不良の



ため補足調査を行い一次調査を平成27年１月に終える見込み。その結果を踏まえ二次調査を平

成27年5月に達成見込み。 

一次調査の回収率は、平成26年12月22日現在、小児科関連297/610(49％)、小児外科関連

27/98(28％)であった。 

(5) 仙尾部奇形腫 

診断基準、重症度を学会承認され、平成27年１月に新規小慢に指定された。ガイドラインの

SCOPEが決定し、システマティックレビューを開始する段階。 

(6) 腹部リンパ管腫・リンパ菅腫症 

リンパ管腫・リンパ管腫症の診断基準等を作成し学会承認を得て、平成27年1月より新規の

小慢として指定された。またリンパ管腫、リンパ管腫症・ゴーハム病をそれぞれ難病指定され

るべく三村班と共同で診断基準と重症度・難治性度分類を作成し厚労省に提出した。ガイドラ

インはSCOPEの作成まで終了。 

 

Ｄ．考察 

Ｈ類縁、非特異性多発性小腸潰瘍症、腹部リンパ管腫は先行研究（H24,H25厚労科研）にて全国

調査を実施し、疾患概念の整備、診断基準、重症度分類の作業を進めてきた。また仙尾部奇形腫は

先行研究（H22,H23厚労科研）で胎児診断例の全国調査を実施し、「治療フローチャート」として

まとめたが、出生後診断例は未着手である。またＨ病は30年間にわたり教室で全国調査を行ってき

た実績があり重症例の階層化が可能である。一方、先天性吸収不全症は小児慢性特定疾患(小慢)の

実績から100例程度の症例数が推測されるが、きちんとした調査がなされておらず実態が不明であ

る。 

しかしいずれの疾患も我々の研究班を中心に、診断基準、重症度分類、疾患概要を作成し、平成

27年1月1日に小慢に指定された。さらにH類縁のうち3疾患は平成27年1月1日に指定難病110に指定

された。 

今回、これらの疾患群に対して、関連する７つの学会・研究会およびNCDと連携し、Mindsに指

導を仰ぎながら、必要に応じた調査研究、ガイドラインの作成を開始した。手術症例はNCDに照

合し悉皆性を担保する。また、学会と連携した登録制度やポケットカルテを応用した。長期フォ

ローアップが可能な体制を整備し、長期フォローアップデータに基づいた特定疾患の対象疾患や認

定要件の見直し、移行期および成人期医療に関する検討もスタートした。 

 

Ｅ．結論 

①６つの疾患群のうち、３つの群はガイドライン作成に着手した。 

②２つの群は全国調査のフォーマットを作成し、調査に着手した。 

③残る１つの群は症例数が極めて少ないため成人例との連携をはかる。 

④長期的展望に立って疾患登録と長期フォローアップ体制の構築、移行期医療の検討にも着手し

た。 
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