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【研究要旨】 

小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究の

一環として先天性吸収不全症を取り上げた。全国の実態を知るために一次調査票を全国の小児

科関連610施設、小児外科関連98施設に郵送し19疾患について診療経験のあるなしと例数を記

載する形で調査した。対象期間：平成17年1月〜平成26年12月までの10年間とし、調査期間を

平成27年8月までに延長した結果で、回収率は小児関連で431施設（71%）、小児外科関連98施

設（100%）で、全体で75%であった。昨年度の報告症例のうち症例数の比較的多かった、乳児

難治性下痢症 53例、ミトコンドリア呼吸鎖異常症31例、Shwachman-Diamond症候群30例、先

天性クロール下痢症 17例、原発性リンパ管拡張症 15例、多発性内分泌腺腫症 9例、IPEX症候

群･自己免疫性腸症 7疾患に対して二次調査を行い、約半数の症例の蓄積を得た。それぞれの

疾患に対してPICO,CQを確定しSRを開始した。今後疾患の診断法、治療法や予後を検討し、診

療ガイドラインを確立し登録およびフォローアップ体制の構築方向に研究を進めていく。 
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Ａ．研究目的 

先天性の吸収不全症は、吸収されるべき栄養

を腸管から失う稀な病態である。小腸刷子縁酵

素の異常である二糖類（乳糖、蔗糖・イソ麦芽

糖）分解酵素欠損症、トランスポーターの異常

である グルコース・ガラクトース吸収不全

症、果糖吸収不全症、 先天性クロール下痢

症、先天性ナトリウム下痢症、その他として腸



上皮細胞内に微絨毛封入体をみる先天性微絨毛

萎縮症、接着分子異常による腸上皮異形成症

（tufting enteropathy）、腸リンパ管拡張

症、成因不明の乳児難治性下痢症 など原因は

多彩である。 

症状は、刷子縁酵素、トランスポーターの異

常症では、生後早期、あるいは胎児期からの著

しい下痢に伴って各栄養成分の吸収不全や喪失

を呈する。先天性微絨毛萎縮症では全ての栄養

素と電解質の欠乏とアシドーシスをきたす。腸

リンパ管拡張症では低タンパク血症に伴う浮腫

を呈しする。乳児難治性下痢症では生後早期よ

り著しい下痢が遷延し、成長発育障害を呈す

る、重症な疾患を多く含んでいる。栄養成長を

維持するために経静脈栄養による補助を必要と

することが多い。しかし、わが国の実態は明ら

かでないし、治療法や予後の検討はされていな

い。 

本研究斑の目的は、１）全国調査を行い、実

態を把握することさらに、２）二次調査、再調

査を行い治療や予後の検討を行う。それをもと

に３）診断基準作成し４）ガイドライン作成

５）登録およびフォローアップ体制の構築をす

ることである。今年度は前年度の全国調査の結

果を受けて、19疾患のうち症例の数が比較的多

かった7疾患に絞って、診断基準重症度分類を

作成し二次調査を行い、診療ガイドライン作成

向けてそれぞれのPICO,CQを、確定しSRを開始

することである。 

 

Ｂ．研究方法 

「先天性吸収不全症の全国調査」一次調査票

を全国の小児科関連610施設、小児外科関連98

施設に郵送し19疾患（後述）について診療経験

のあるなしと例数を記載する形で調査した。対

象期間：平成17年1月〜平成26年12月までの10

年間とした。また調査期間は平成27年8月まで

延長し調査票の郵送に加えて電話での個別対応

を行った。さらに、今年度は、二次調査を行っ

た。二次調査に当たっては個人情報が含まれる

ことより、大阪府立母子保健総合医療センター

の倫理委員会での承認を得た(受付番号779)。 

 

Ｃ．研究結果 

１）一次調査の回収率 

一次調査の回収率を上げるため再送付と電話

連絡で確認を取り最終的に小児科関連610施

設、小児外科関連98施設からそれぞれ431施設

（71%）、98施設（100%）の回答を得た。全体

で回収率は75%であった。 

２）症例数 

 昨年報告したデータを再確認した結果症例数

は以下の結果であった。 

乳児難治性下痢症 53例 

ミトコンドリア呼吸鎖異常症     31例 

Shwachman-Diamond症候群      30例 

先天性クロール下痢症        17例 

原発性リンパ管拡張症        15例 

多発性内分泌腺腫症          9例 

IPEX症候群・自己免疫性腸症      7例 

果糖吸収不全症 5例 

先天性ナトリウム下痢症 4例 

先天性乳糖不耐症  3例 

無βリポ蛋白血症  2例 

VIP産生腫瘍  2例 

グルコース・ガラクトース吸収不全症  2例 

微絨毛封入体病  2例 

ショ糖・イソ麦芽糖分解酵素欠損症   1例 

セリアック病  1例 

リパーゼ欠損症 1例 

エンテロキナーゼ欠損症  0例 

Tufting enteropathy  0例 

これらの内、二次調査の対象疾患と症例数は、

クロール下痢症  17例、乳児難治性下痢症 53



例、IPEX症候群 7例、多発性内分泌腺腫症  9

例、ミトコンドリア呼吸鎖異常症腸症 31例、

Shwachman-Diamond症候群 30例、原発性腸リン

パ管拡張症  15例とした。  

二次調査票の様式については参考資料1から9に

示している。 

・患者プロファイル項目追加：発症時年齢、

初発症状、確診・疑診 

・症候と診断：疾患別に小児慢性特定疾患

（小慢web）、または難病情報センターHP

などより入手可能な「診断基準」または

「手引き」を利用した様式を用意し、それ

ぞれに添付する。 

・治療：疾患別に主な治療薬、治療法を列挙

し、チェックボックスを利用して回答して

もらいやすい様式を用意する 

・補助栄養療法（PN, EN）：経腸栄養（EN）

の種類として、「経口、経管（経鼻、胃

瘻、小腸瘻）」を選択するよう項目を追加

しさらに 

・転帰：入院、在宅、就学（普通学級、特別

支援学級、特別支援学校）、就労、および

思春期の発来などについての記載欄を作成

し、郵送した 

本報告書作成時点までに二次調査の回収で

きた症例数は、クロール下痢症  14例、乳児

難治性下痢症 19例IPEX症候群  2例 、多発

性内分泌腺腫症  5例、ミトコンドリア呼吸

鎖異常症腸症 11例、Shwachman-Diamond症候

群 13例、原発性腸リンパ管拡張症9例であ

る。 

また、診療ガイドライン作成向けてそれぞれ

のPICO,CQを確定しSRを開始した。 

 

Ｄ．考察 

全国のおもな小児関連施設小児外科関連施設

へ個別の対応も加えて働きかけで回収率は75%

となった。また、クロール下痢症、乳児難治性

下痢症、IPEX症候群、多発性内分泌腺腫症、ミ

トコンドリア呼吸鎖異常症腸症、Shwachman-

Diamond症候群、原発性腸リンパ管拡張症の7疾

患において二次調査票を作成し、症例のある施

設へ郵送で調査を依頼し、現時点で約半数の回

収ができている。希少疾患であるため、二次調

査の回収率を上げるように今後個別対応などを

行いできるだけ症例を蓄積し、ガイドラインの

作成へ生かしていきたい。また、SRが現在進行

中であり、これから得られる情報を加えて診

断・治療・予後についての詳細を検討しガイド

ラインの確立に向けて検討していく予定であ

る。 

 

Ｅ．結論 

クロール下痢症  14例、乳児難治性下痢症 

19例IPEX症候群  2例 、多発性内分泌腺腫症  

5例、ミトコンドリア呼吸鎖異常症腸症 11例、

Shwachman-Diamond症候群 13例、原発性腸リン

パ管拡張症9例 7疾患に対して二次調査票を作

成し二次調査を行った。また、それぞれの疾患

に対してPICO,CQを確定しSRを開始した。今後

疾患の診断法、治療法や予後を検討し、診療ガ

イドラインを確立し登録およびフォローアップ

体制の構築方向に研究を進めていく。 

 

Ｆ．研究発表 

1．論文発表 

なし 

2．学会発表 

なし 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

１．特許取得 

 該当なし 

 



２．実用新案登録 

 該当なし 

 

３．その他 

 参考資料1～9 


