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研究要旨 

 本邦において，消化管良性多発腫瘍好発疾患で診療ガイドラインがあるのは腺腫

性ポリポーシスのみである。腺腫性ポリポーシスも明確な重症度分類などは確立して

いない。本研究の目的は，家族性大腸腺腫症も科学的根拠を集積・分析するととも

に，診療の実態把握を行い，全国規模の客観的な指標に基づく診断基準・重症度分

類を確立し，難病の医療水準の向上を図ることである。 

 調査結果により，難病として位置づけて医療水準の向上を図ると共に患者の負担を

軽減し，よりよいQOLを提供する必要性が考えられた。 

 

Ａ. 研究目的 

 本研究の目的は、客観的な指標に基づく疾

患概念が確立していない難病である消化管良

性多発腫瘍好発疾患の科学的根拠を集積・分

析するとともに、診療の実態把握を行い、全国

規模の客観的な指標に基づく診断基準・重症

度分類を確立し、難病の医療水準の向上を図

ることであるが，本研究では、特に腺腫性ポリポ

ージスを取り上げて難病としての位置づけを行

うために実態把握調査を行うことである。 

 

Ｂ．研究方法 

 腺腫性ポリポージスを対象に文献検索を行い，

難病としての位置づけを行うために文献検索を

中心に実態把握調査を行った。 

 

Ｃ．調査結果 

１）国内及び海外におけるガイドライン。 

国内: 大腸癌研究会編 『遺伝性大腸癌診療

ガイドライン 2012 年版』.  

海外: European Society for Medical Oncology 

(ESMO) clinical practice guideline, 2013. 1 

２）原因遺伝子 2-5 

・Classical FAP: APC (Adenomatous Polyposis 

Coli) 遺伝子  

・MAP (MUTYH-associated polyposis): MYH 

(MUTYH) 遺伝子 

・PPAP (Polymerase proof reading associated 

polyposis) : POLE 遺伝子，POLD1 遺伝子 

３）頻度 6, 7 

 FAP の発生割合: 

      国内 

          ・100,000 人に対して 5.74 人 

          ・17,400 出生に対して 1 人 
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      海外 

          ・出生 8,300 に対して 1 人,  

         性別 1.5：1 で男性に多い 

４）診断基準 

 国内: FAP の診断は臨床的または遺伝子診

断により行われる。 

・臨床的診断： 以下の(1)または(2)に合致する

場合は FAP と診断する。 

 (1) 大腸にほぼ 100 個以上の腺腫を有する.

家族歴の有無は問わない。   

  (2) 100 個に達しない多発性腺腫が存在す

るが FAP の家族歴を有する(大腸外随伴病変

は補助診断として参考になる)。 

・遺伝子診断： APC 遺伝子の生殖細胞系列

変異を有する場合は FAP と診断する。 

  Attenuated FAP 

   25 歳以上で 100 個未満の大腸腺腫を有

する患者とされる。AFAP では APC 遺伝子と 

MUTYH 遺伝子の変異陽性者がみられる。 

 
 

図 2 FAP 診断のフローチャート 

  

大腸癌研究会編 『遺伝性大腸癌診療ガイドライン 2012 年版』 

 

海外 8: Clinical diagnosis of classical FAP is 

based on the identification of more than 100 

colorectal adenomas. Attenuated FAP (AFAP) 

is characterised by the presence of fewer 

adenomas and a later onset of the disease. 

Clinical definition of AFAP is controversial and 

should be considered in any patient with 10–99 

adenomas, although a precise diagnosis is often 

difficult in a single patient. 

 

 

 

５）重症度分類 

国内:  

   ・密生型 FAP 

        腺腫が正常粘膜を覆う程発生 

   ・非密生型 FAP 

        腺腫数が 100 個以上 

   ・attenuated FAP 

        腺腫数が 10 個以上 100 個未満 

海外:  

   ・密生型 FAP： > 2000 

   ・非密生型 FAP: 100〜2000 

   ・attenuated FAP: 10〜99 

６）治療法 9, 10 

国内: 

  治療法：確実な治療法は大腸癌を発生する

前に大腸切除を行うこと(予防的大腸切除)  

  主な術式として、 

     (1) 大腸全摘・回腸人工肛門造設術 

     (2) 大腸全摘・回腸嚢肛門(管)吻合術 
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       →  標準術式 

     (3) 結腸全摘・回腸直腸吻合術 

 一般的に 20 歳代で手術を受けることが推

奨される。 

７）予防法 

国内 10-12: 

・予防法 (Chemoprevention)： FAP 患者の残

存直腸の腺腫に対する eicosapentaenoic acid 

in the free fatty acid form (EPA-FFA)の効果を

検討したランダム化比較試験では， EPA-FFA

でプラセボ群と比較して腺腫数で 

22.4% (5.1-39.6%, P=0.012), サイズで 

29.8% (3.6-56.1%, P=0.027)と有意に腺腫が退

縮した。 

・研究的治療法： 現在, 厚生労働省の第 3 次

対がん総合戦略研究事業の一つとして非密生

型あるいはattenuated typeに対する「FAPに対

する大腸ポリープ徹底的摘除」の多施設共同

研究が進行中である。 

海外 1:  

・ 治 療 法 ： Surgical resection includes both 

procto- colectomy with ileal pouch-anal 

anastomosis (IPAA) and total colectomy with 

ileorectal anastomosis (IRA). IRA is a relatively 

simple and straightforward operation, compared 

with IPAA. 

・予防法： Primary chemoprevention has never 

been demonstrated to delay the appearance of 

FAP.  Secondary chemoprevention with the 

use of non-steroidal anti-inflammatory drugs 

has been shown to reduce the number and 

extent of colorectal adenomas and, less reliably, 

duodenal adenomas. Accordingly, sulindac and 

celecoxib can be considered as adjuvant 

treatment when adenoma recurrence is 

detected after surgery. 

８）その他 13 

 本疾患は，大腸以外に多くの随伴病変を伴う

ものであり，胃底腺ポリポージス，胃腺腫，十二

指腸ポリポージス，十二指腸乳頭部腺腫，空

腸・回腸腺腫，デスモイド腫瘍（腸管狭窄，穿

孔性膿瘍，尿管狭窄などを併発），頭外骨腫，

顎潜在骨腫，過剰歯，埋没歯，類上皮腫，甲

状腺癌，先天性網膜色素上皮肥大，肝芽腫

（幼児期発症），副腎腫瘍，脳腫瘍（若年発症）

などが見られる。 

 

Ｄ．考察 

 腺腫性ポリポージスは，本邦において人口の

0.1％以下の疾患であり，臨床的および遺伝子

学的特徴を含めて客観的な診断基準が存在

する。 

 腺腫性ポリポージスの腺腫性病変は癌化の

高リスクという背景があり，厳重なサーベイラン

スが必要であるが，その内容は大腸のみにとど

まらず，全身の定期的な検査が必要であり，患

者の精神的，経済的負担は極めて大きいもの

であり，行政的な患者の支援が必要であると考

えられる。 

 

Ｅ．結論 

 大腸T1癌に対する内視鏡的摘除の適応，根

治度判定，サーベイランス法を策定するために

必要な大腸T1癌の長期予後から見た信頼性の

高いエビデンスが構築するため，オールジャパ

ンで大腸内視鏡部会の組織を構築し、J-CAPP 

Study IIのエントリーを行う施設を選定し，さらに

それをサポートするワーキンググループを構築，

T1癌の治療後前向き登録追跡研究も実施する

体制を整えた。 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
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