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研究要旨 
本研究の目的は、客観的な指標に基づく疾患概念が不十分な消化管良性多発腫
瘍好発疾患（Peutz-Jeghers 症候群、Cowden 症候群、若年性ポリポーシス、
腺腫性ポリポーシス、Gardner 症候群）について、客観的な指標に基づく診断
基準・重症度分類を確立し、これら疾患の医療水準の向上を目指すことである。 

この研究の目的のため、国内外の論文レビューを行い、科学的根拠を集積・
分析し、診断基準・重症度分類案を作成した。作成した分類案について、国内
の専門家に開示し、意見を収集し、それらの意見を反映した情報をホームペー
ジに開示し、研究者や患者、一般市民が閲覧することを可能とした。 
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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
念が不十分な消化管良性多発腫瘍好発疾患
（Peutz-Jeghers 症候群、Cowden 症候群、若年
性ポリポーシス、腺腫性ポリポーシス、Gardner
症候群）について、客観的な指標に基づく診断基
準・重症度分類を確立し、これら疾患の医療水準
の向上を目指すことである。 
 
Ｂ．研究方法 
 消化管良性多発腫瘍好発疾患のうち、下記の 5
疾患について、各疾患の専門家を集め、国内外の
論文を収集し、レビューを行い、それらの情報よ
り、日本人に適した客観的な指標に基づく診断基
準・重症度分類案を作成する。 

(1) 若年性ポリポーシス 
(2) Peutz-Jeghers 症候群 
(3) Cowden 症候群 
(4) 腺腫性ポリポーシス 
(5) Gardner 症候群 
 その目的のために、複数回の班会議を開催する。 
 
（倫理面への配慮） 
 本研究は論文レビューなどが主体で、患者個人
情報を扱うことはないが、市民公開シンポジウム
などでは、患者個人や患者会関係者も参加するた
め、それらの参加者名簿や、写真などは十分注意
して取り扱い、個人や家系が同定される形ではい
かなる場合も公表しない。 
 
Ｃ．研究結果 
 国内外の論文レビューを行い、科学的根拠を集
積・分析し、診断基準・重症度分類案を作成した。
その成果は、各分担研究者の報告書に記した。 
 複数回にわたり、国内の専門家の多くが出席す
る班会議を開催、班員が作成した診断基準案・重
症度分類案について、詳細を討論し、班としての
最終案を作成した。さらに、その案を、国内の専
門家に開示し、意見を募った。集まった意見を収
集し、それらの意見を反映した最終版の診断基
準・重症度分類を作成、ホームページにて公表し
た。 
 
Ｄ．考察 
 これらを作成するにあたって参考にした資料は
ほとんどが海外のものであり、国内からの報告は
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かなり少なく、日本人に適した診断基準・重症度
分類になっているか否かについては、さらに検証
をする必要がある。そのためにも、極めて稀なこ
れら疾患の実態を正確に把握するために、登録シ
ステムを構築することが急務と考える。 

また、これらの疾患は、腺腫性ポリポーシス、
Gardner 症候群を除き、日本における診療ガイド
ラインがないため、本班で作成した診断基準、重
症度分類を基準として、診療ガイドラインを作成
することが不可欠である。 
 さらに、希少疾患であるこれらの疾患について、
高い質で診療できる拠点病院の整備も必要と考え
る。 
 
Ｅ．結論 
 各疾患の国内外の論文を収集し、各疾患の診断
基準と重症度分類案を作成した。 
 今後、関連学会とも連携しつつ、これらの案の
完成度を高め、引き続きこれら疾患の医療水準の
向上を目指すとともに、各疾患の診療ガイドライ
ンの作成、レジストリの構築、拠点病院の整備も
急ぐべきと考える。 
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