
45 
 

厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業(難治性疾患政策研究事業)  

消化管良性多発腫瘍好発疾患の医療水準向上のための研究 分担研究報告書 

 

Gardner 症候群に関する研究 
 

研究分担者： 石田秀行 埼玉医科大学総合医療センター 消化管・一般外科 教授 

 

 

研究要旨 

 2015年度はGardner 症候群について，疾患の歴史，疫学，診断基準，高率に合併

するデスモイド腫瘍に対する治療成績などの文献的考察を行った。デスモイド腫瘍は

Gardner症候群における生命予後に影響を与える良性腫瘍であるが，治療体系が確

立されていないばかりか，コンセンサスが得られた病期分類や重症度分類は存在し

ない。今回，過去に提唱されたデスモイド腫瘍の病期分類の長所・短所を十分吟味

し，患者のQOLや生命予後，デスモイド腫瘍の発生分類を考慮した重症度分類（案）

を作成した。 

 

Ａ．研究目的 

 Gardner 症候群は，1951年にGardnerによ

り報告された消化管ポリポーシスに骨腫や皮下

の軟部腫瘍（類皮嚢胞、脂肪腫など）を合併し

た家系の報告を端緒とする．その後，歯牙異常

やデスモイド腫瘍の合併も報告されるようになり，

今日では家族性大腸腺腫症（腺腫性ポリポー

シス）の亜型と考えられている．Gardner 症候

群と診断される腸管外病変の中ではデスモイド

腫瘍が特に重要である．腹腔内に発生した場

合には，しばしば消化管通過障害，穿孔，膿瘍

形成，尿管閉塞などを来たし，死因になり得る．

デスモイド腫瘍の natural course には不明な点

が多く，データの蓄積も不十分であり，現在まで

に十分なエビデンスに基づく治療法は確立され

ていない．今回，Gardner 症候群に合併する

デスモイド腫瘍に特に着目し，重症度分類を策

定して適切な治療体系の構築を目指すため，

今年度は Gardner 症候群およびデスモイド腫

瘍に関する文献的考察を行い，重症度分類を

提案することを目的とした． 

Ｂ．研究方法 

1951年から 2015年 12月の間に国内外で発

表された論文の中から，家族性大腸腺腫症

（familial adenomatous polyposis），Gardner症候

群 （ Gardner syndrome ） ， デ スモイ ド腫瘍

（desmoid tumor）を検索用語として，網羅的に

文献的考察を行った．患者の特定が可能となる

ような項目はまったく収集していないため，倫理

面で特に問題となることはない． 

 

Ｃ．研究結果 

英文約1500編，和文約500編の抄録から重

要と考えられる合計約 300 編について，詳細な

検討を加え，最終的に英文 53 編に絞り込んだ．

これらの重要な 53 編に基づき，Gardner 症候

群の「疾患の概要」，「診断基準」，「重症度分

類」，「治療法と予防法」についてまとめた．「疾

患の概要」では，歴史的背景と特徴，疫学，原

因遺伝子，国内外のガイドドラインの有無につ

いて考察した．「診断基準」では，診断法，特に

デスモイド腫瘍の画像診断について詳細な検
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討を行った．「重症度分類」では国内外におけ

る重症度分類あるいは病期分類はきわめて少

なく，かつ不十分であることを指摘するとともに，

現行でもっとも有用と考えられる新分類を提案

した． 「治療法と予防法」では，成因とリスク因

子，治療法について詳細な検討を加えた．現

在予防法は知られておらず，また重症の腹腔

内デスモイド腫瘍に対する唯一確実な治療法

は殺細胞性化学療法である可能性を示した． 

 

Ｄ．考察 

Gardner 症候群におけるデスモイド腫瘍を制

御することは，当該患者の生命予後，QOL の

維持の観点からはきわめて重要である．比較的

稀な疾患であることから，有効な治療法に関す

る質の高い臨床試験も行いにくい現状がある．

今後は適切な重症度分類に基づく客観的な評

価基準について，多施設共同研究による後方

視あるいは前向き研究を行い，当該患者に対

する最適な治療法を探索していく必要があると

考えられる．この点，今回提案したわれわれの

重症度分類は重要な位置を占めると考えられ

る． 

 

Ｅ．結論 

Gardner 症候群に合併するデスモイド腫瘍

における治療体系の確立はきわめて重要であり，

客観的な重症度分類に基づいた最適な治療法

を探索していく必要がある．われわれが提案し

た重症度分類に関する検証も必要である． 
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