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研究要旨 

ヒルシュスプルング病（Ｈ病）は肛門から連続性に腸管の神経節細胞が欠如し

た先天性疾患で、新生児期から小児期まで急性の腸閉塞や重症便秘として発症

する。Ｈ病の診断ならびに治療方法について一定のコンセンサスは得られてい

るものの、いまだ各施設において統一されていないというのが現状である。こ

のため、各施設においてこれらの症例を詳細に検討することは困難であり、多

施設の経験症例を集計することによって、Ｈ病の病態・診断・治療の現状を把

握し、今後の治療成績向上につなげることが望ましいと考える。本研究の目的

は、かつて厚生労働研究でとりあげられたことのないＨ病の全国調査を、本疾

患を網羅できると考えられる日本小児外科学会認定施設・教育関連施設対象に

実施し、本疾患の診断・治療ガイドラインまで進めることである。今回全国ア

ンケート調査二次調査まで終了し詳細な解析を行なった。この解析結果を元に

ガイドライン作成へ向けたSCOPE, CQを作成し、システマティックレビューを

行った。 

 

Ａ．研究目的 

ヒルシュスプルング病（Ｈ病）は肛門か
ら連続性に腸管の神経節細胞が欠如した
先天性疾患で、新生児期から小児期まで
急性の腸閉塞や重症便秘として発症す
る。Ｈ病の診断ならびに治療方法につい
て一定のコンセンサスは得られているも
のの、いまだ各施設において統一されて
いないというのが現状である。特に根治
手術の術式に関しては、これまでに多数
の術式が考案され、年代毎に変遷してき
たが、それぞれに長所短所があるため、
各施設において施行術式が異なってい
る。Ｈ病は発生頻度が比較的低い疾患で
あるため、各施設での経験症例数のみで
は、手術前後の合併症や長期予後に関す
る検討が不充分である恐れがある。ま

た、Ｈ病患者では、敗血症を伴う重篤な
腸炎を発症し、不良な転帰を辿ることも
あり、診断までのプロセスならびに手術
前後の管理についても留意すべき点があ
る。さらに、小腸広域に病変が及ぶ病型
では機能的短腸症となり、外科的治療の
他に厳重な栄養管理を要し、臓器移植の
適応となることがある。遺伝子・染色体
異常、合併奇形を伴うような症例もあ
り、比較的治療法が確立されている疾患
ではあるが、治療に難渋することも少な
くない。各施設におけるＨ病経験症例数
はそれほど多くはなく、重篤な症状を呈
する比較的稀な症例の経験症例数はさら
に少なくなってくる。このため、各施設
においてこれらの症例を詳細に検討する
ことは困難であり、多施設の経験症例を
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集計することによって、Ｈ病の病態・診
断・治療の現状を把握し、今後の治療成
績向上につなげることが望ましいと考え
る。 
また本研究を詳細に解析することによ
り、①病型別の治療成績、②根治術時期
による治療成績（短期・長期合併症）、
③根治術式別の治療成績（短期・長期合
併症）④経験症例数別（施設別）の治療
成績、⑤予後不良症例の詳細な解析、を
明らかにする 
本研究の目的は、かつて厚生労働研究で
とりあげられたことのないＨ病の全国調
査を、本疾患を網羅できると考えられる
日本小児外科学会認定施設・教育関連施
設対象に実施し、本疾患の診断・治療ガ
イドラインまで進めることである。 
 
Ｂ．研究方法  
1) 対象施設:日本小児外科学会の認定設・教
育関連施設を対象として実施する。 

2) 調査表：症例背景、診断方法、治療方法
（術式の詳細を含む）、臨床経過、生命予
後、短期・長期合併症について観察研究の
調査票を作成する。 

3) 本調査：１）の調査で同意の得られた施設
を対象に、２）で作成した調査票を用いた
最近５年間の後方視的観察研究を行う。 

4) 治療に難渋あるいは救命できない症例の特
徴を抽出し、診断と治療のガイドラインを
立案する。なお、調査票の郵送、回収や
データの管理、統計解析については九州大
学で行う。 

5) 現状調査をもとにガイドライン作成へ向け
たCQ, SCOPEを作成する。 
 
Ｃ．研究結果 
1) 発生数と患者背景 
今回の調査より2008－2012年間に本邦で
発生したＨ病患者は1087症例でこの間の
出生数から計算した発生頻度は4895出生
に1人の頻度であった。男女比は2.9:1で
家族内発生頻度が6.9%に認められた。 
2) 無神経節部の範囲 
  直腸型が10.9%、S状結腸型が63.4%, 長域
型（左右結腸型）が15.1%, 全結腸型が
8.0%、小   
腸型が2.6%であった 

3) 根治術式 
  経肛門的プルスルー：48.7%、Soave法
24.4%、 
  Duhamel法8.8%、Z型吻合術:8.6%、Swenson
法:3.5%, Myotomy:1.9%, Martin法4.0%, 
その他3.7%であった。 
4) 予後 
全体の死亡率は2.2%で全結腸未満は1.0%, 
全結腸型は4.1%, 小腸型が29.1%であっ
た。 
術前腸炎の発生頻度は17.2%であり腸炎に
より術前死亡は0.2%であった。 
5) 短腸症症例（HDSBS）の検討 
無神経節腸管がトライツ靭帯より75cm未満
の口側まで及ぶ機能的短腸症例が1087例中
10例発生し、根治術が施行されたのは4例
(40% )で、その予後は40%が死亡してい
た、死因は腸炎・敗血症・心不全であっ
た。 
6) 過去の全国調査との比較 
以上の解析結果を過去九州大学で行なった
３期分と比較したものを参考として文末に
添付している。 
7) 全国調査の解析結果より現在の本邦におけ
るＨ病の診断・治療ガイドライン作成向け
たＣＱ案とSCOPEを作成した。 
 
Ｄ．考察 
 本邦におけるヒルシュスプルング病の変遷に
ついて、40年の全国調査の結果を基に解析
した。 
術式選択においては、TAEPTの割合が4期で
48.7%と高くSoaveで約74％を占めていた。 
術前腸炎による死亡率、あるいは全死亡率
は経年的に低下しており、術前および術後
管理方法の改善によるものと思われる。 
一方で、小腸型の全死亡率は今もって高
く、再生医療を含めた新規治療法の開発・
臨床応用と導入が今後期待される。 
全結腸型のＨ病は経年的に生存率の向上が
認められているにもかかわらず、小腸型で
はⅣ期でも生存率の改善が認められていな
い。 
今回対象としたHDSBSでも前回よりは改善し
るものの依然として高い死亡率であり結腸
も回盲弁もない極めて重篤な短腸症の状態
では、根治術まで持ち込めないかもしく
は、持ち込めても予後が極めて不良である
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と考えられる。 
短腸症に関する平成23年の全国調査128例
（小児例）では48%とおよそ半数近い症例が
中心静脈栄養に依存しているものの、90％
近くの症例は生存しているのに比較して、
HDSBSは生命予後が極めて不良である。この
15年で国内でも小腸移植が可能となった
が、肝不全の併発や残存ルートの問題など
で小腸移植そのものの導入も困難な症例も
多いと考えられる。 
 
Ｅ．結論  
Ｈ病症例の発生頻度、検査所見、臨床経
過、治療方法、およびその予後を本邦の
主要施設から収集・集計することによ
り、診断と治療に関する適切な情報を提

供することが可能になる。 
 
Ｆ．研究発表 
 
1.  論文発表 
  別紙参照 
 
2.  学会発表 
  別紙参照 
 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得 なし 

2. 実用新案登録 なし 

3．その他
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