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【研究要旨】 

非特異性多発性小腸潰瘍症は、回腸中下部に浅い多発性の潰瘍と潰瘍瘢痕の混在した病変を

認め、潜在性あるいは顕性出血による高度な貧血を特徴とする小腸潰瘍症である。成人領域・

小児領域いずれにおいても非常に稀少かつ難治性の疾患である。病因は未解明な点が多く、今

回は小児科・小児外科領域の専門施設を中心にアンケートをFAXにて送付し、本邦における臨

床像や治療の実態調査を行った。４症例と少数ではあるが、発症年齢が１歳時の症例も認めら

れ、小児科・小児外科医は、乳幼児早期からの鉄欠乏性貧血・低蛋白血症・便鮮血陽性症例で

は、本疾患を念頭に置く必要がある。また、２例で遺伝子異常が明らかとなった。 
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Ａ．研究目的 

非特異性多発性小腸潰瘍症は、回腸中下部に

浅い多発性の潰瘍と潰瘍瘢痕の混在した病変を

認め、潜在性あるいは顕性出血による高度な貧

血を特徴とする小腸潰瘍症である。成人領域・

小児領域いずれにおいても非常に稀少かつ難治

性の疾患である。病因は未解明な点が多く、今

回は小児科・小児外科領域の専門施設を中心に

アンケートをFAXにて送付し、本邦における臨

床像や治療の実態調査を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

本邦における小児栄養消化器肝臓学会運営委

員施設30施設と小児外科学会認定・教育関連施

設138施設（重複2施設）に1次アンケートをFAX

し、返信があった施設にはさらに2次アンケー

トにて患者背景や臨床像、治療に関して調査を

おこなった。 

また、非特異性小腸潰瘍症に関しては3次調

査を行った。 

さらに、各施設の倫理委員会の審査ののち、

集積患者のDNAエクソーム解析を行った。 

 

Ｃ．研究結果 

登録された12症例の内訳は以下の通りであっ

た。 

10施設から12症例が集計された。初期検討に

おいて非該当症例を除外すると、単純性潰瘍症

例は2症例、非特異性多発性小腸潰瘍症例は4症

例、その他の原因不明の小腸潰瘍症例は1症

例、顕微鏡的大腸炎は無かった。 

非特異的小腸潰瘍症４例の検討において、平

成21年度の日比班による「原因不明の小腸潰瘍



症の実態把握、疾患概念、疫学、治療体系の確

立に関する研究」班の、「非特異性多発性小腸

潰瘍症コンセンサスステートメント」の診断基

準の項目に関して、合致するかを再確認し、家

族歴・血族結婚の有無を質問した。結果を以下

に示す。 

4例の性別は、女児3例男児1例、発症年齢が1

歳、1歳8か月、4歳8か月、7歳で、初発症状

は、貧血、低蛋白血症、腹痛であった。臨床経

過中に、貧血、低蛋白質血症、便鮮血は全例陽

性の既往があった。他には、成長障害、糖尿

病、メッケル憩室切除の既往があった。聞き取

り調査では、家族歴、血族結婚は認めなかっ

た。2例に十二指腸潰瘍の既往があった。 

小腸の潰瘍の特徴は、3～30個の浅い円形地

図状潰瘍が、おもに回腸に存在し、輪走・斜走

していた。生検で肉芽種は認めず、結核、ベー

チェット、アレルギー腸炎などの所見は無かっ

た。 

治療は鉄剤投与などの対症療法が主体である

が、栄養療療法、中心静脈栄養、そして、5-

ASA、アザチオプリン、インフリキシマブなど

の投与がされていた。初発時からの経過が10年

を超えている2例では、回腸切除や回腸狭窄解

除術がされていた。 

現在の症状は、2例では貧血や低蛋白血症も

改善し、2例で貧血が認められている。鉄剤や

胃酸分泌抑制剤などの対症療法が継続されてい

る。 

いずれも先のコンセンサスステートメントに

合致する症例であった。 

４症例においてエクソーム解析を行い、1例

ではSLCO2A1遺伝子のc.940+1G>Aとc.664G>Aの

コンパウンドヘテロ変異を、もう1例でSLCO2A1

遺伝子のc.940+1G>Aのホモ変異が認められた。 

 

Ｄ．考察 

非特異性多発性小腸潰瘍症は原因不明の難治

性疾患であり対処療法が主体とされる。本邦小

児症例は、クローン病や潰瘍性大腸炎に準じた

治療法（サリチル酸製剤、ステロイド剤、免疫

調整剤、栄養療法）が試みられていることが本

研究より明らかとなった。本邦における推定患

者160人程度と極めて稀少である。成人症例の

検討では、若年者で発症し、SLCO2A1遺伝子変

異を認める症例があり、この遺伝子変異は原発

性肥厚性皮膚骨膜症と同一であることが最近の

発表で認められる。本調査は少数ではあるが4

例集積し、1歳からの発症例も認められ、4例中

2例で上記の遺伝子変異を認めた。小児内科医

や小児外科医は、乳幼児初期からの低蛋白血

症、鉄欠乏性貧血、頻回の便鮮血陽性を示す症

例では、本症を念頭に置く必要がある。 

 

Ｅ．結論 

難治性稀少疾患である本疾患の病態解明には

症例集積および実態調査は必要不可欠であり、

今後さらなる症例集積が望まれる。 

 

Ｆ．研究発表 

1．論文発表 

英文論文を作成し平成28年2月22日現在投稿

中である 

 

2．学会発表 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む） 

1.特許取得 

なし 

 

2. 実用新案登録 

なし 

 



1.その他 

特記事項なし 


