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研究要旨 

 若年性ポリポーシス症候群を正しく診断し、重症度を的確に把握するために、

国内外の報告を検討・評価し、診断基準・重症度判定基準を研究班で策定した。 

 

Ａ．研究目的 

 若年性ポリポーシス症候群は消化管に過誤

腫である若年性ポリープが多発する常染色体

優性遺伝の疾患である。若年性ポリープは粘膜

筋板筋繊維の増生が見られないため脆弱で、ポ

リープ全体または一部の脱落により出血を来

す。ポリープが多発する場合には蛋白漏出性胃

腸症に伴う低蛋白血症、低栄養を来すこともあ

り、ポリープ増大による腸重積を来すこともあ

る。このため、若年性ポリポーシス症候群を適

切に診断し、重症度に応じて的確な治療を行う

事が重要である。海外では American College 

of Gastroenterology を初めとしていくつかの

学会からガイドライン[1]が作成・発表されて

いるが、本邦から発表されたものはない。そこ

で本研究班で診断基準・重症度判定基準案を策

定することにした。 

 

Ｂ．研究方法 

 海外で発表されている若年性ポリポーシス

症候群に関するガイドラインを詳細に検討し、

国内外からの報告を元に妥当性を評価した。そ

の上で本邦において有効に活用できる様に修

正を行い診断基準・重症度判定基準案を策定し

た。 

 

Ｃ．研究結果 

 American College of Gastroenterologyから

発表されたガイドライン[1]では 1988 年に

Jass らにより提唱されたもの[2]を基本として

診断基準が定義されている。海外のその他のガ

イドライン、本邦からの症例報告、総説等[3]

でも基本的には Jass らの診断基準が用いられ

ていた。このため、Jass らの診断基準を基本

とすることが妥当と考えられた。しかしこの診

断基準では若年性ポリープの部位、個数が挙げ

られてはいたが、若年性ポリープの明確な定義

が存在しなかった。このため、若年性ポリープ

を他のポリープと区別できるように今までの

報告を元[4]に基準を追加した。現在のところ

明らかになっている原因遺伝子は SMAD4 遺

伝子、BMPR1A 遺伝子であり、それぞれ若年

性ポリポーシス症候群の 20～30％程度に認め

られることが報告されている。すべての症例で

遺伝子変異が確認されるわけではないが、変異

が確認された場合はより確実な診断であるた

め Definite、そうでないものを Probable と定

義することにした。 

 若年性ポリポーシス症候群の有病率はおよ

そ人口 10 万人に 1 名と報告されており[1]、そ

れほど多くないためか重症度判定基準は海外

のガイドラインも含め報告されているものは
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存在しなかった。研究班で討議した結果、手術

を要する病態については重症と判断すること

が妥当であると判断した。 

 研究班で策定した診断基準・重症度判定基準

案を表に示す。 

 

Ｄ．考察 

 策定した診断基準・重症度判定基準案の妥当

性については班員施設でその妥当性を検証す

る必要がある。 

 

Ｅ．結論 

 若年性ポリポーシス症候群の診断基準・重症

度判定基準案を策定した。若年性ポリポーシス

症候群診療の有用なツールになることが期待

される。 
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二指腸腫瘍をどうする】 全身性疾患に伴

う十二指腸腫瘍(消化管ポリポーシス、von 

Recklinghausen 病、ZE など)。 消化器内

視鏡; 27: 1184-1186、2015 

 

2.  学会発表 

なし 

 

Ｈ．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 
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若年性ポリポーシス症候群の診断基準 

 

A 主要所見 

１． 大腸に 5 個以上の若年性ポリープが認められる。 

２． 全消化管（２臓器以上）に複数の若年性ポリープが認められる。 

３． 個数を問わずに若年性ポリープが認められ、かつ、若年性ポリープの家族歴が認められる。 

 （上記 3 項目は、1988 年 Jass らによる診断基準） 

 

B 若年性ポリープの組織学的所見 

１．密な間質組織を伴う正常上皮組織の所見を認める。 

２．粘膜固有層を主座に、腺の囊状拡張、粘膜の浮腫と炎症細胞浸潤を伴う炎症像を認める。 

３．粘膜筋板筋繊維の増生は認めない。 

４．介在粘膜には炎症/浮腫を認めない。 

 

C 鑑別診断 

以下の疾患を鑑別する。 

Peutz-Jeghers 症候群、Cowden 症候群、Cronkhite-Canada 症候群 

 

Ｄ遺伝学的検査 

１．SMAD4 遺伝子の変異 

２．BMPR1A 遺伝子の変異 

 

＜診断のカテゴリー＞ 

Definite：Ａのうち 1 項目以上＋B のうち 3 項目以上を満たしＣの鑑別すべき疾患を除外し、Ｄを満

たすもの 

Probable：Ａのうち 1 項目以上＋B のうち 3 項目以上を満たしＣの鑑別すべき疾患を除外したもの 

 

＜重症度分類＞ 

１．アルブミン値 3.0ｇ/ｄｌ 以下の低アルブミン血症 

２．ヘモグロビン値 10.0g/dl 以下の貧血 

３．腸閉塞・腸重積、消化管癌合併の既往 

上記、いずれかを有する症例を重症とする。 

 

 

 


