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【研究要旨】 

本研究の対象であるヒルシュスプルング病類縁疾患7疾患のうち3疾患(慢性特発性偽性腸閉

塞症、巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症、腸管神経節細胞僅少症)は難病に指定され、診断基

準、重症度評価表を策定し、診療ガイドラインを整備して、HP上で公開してきた。今年度は、

ヒルシュスプルング病類縁疾患診療ガイドラインを出版するにいたった。また本ガイドライン

は、Mindsガイドラインライブラリに掲載された。患者の現状や長期予後を調査するために疾

患登録制度を整備している。今後、調査結果をもとに、移行期および成人期医療を含めた質の

高い医療体制の構築を行う必要がある。 

 

Ａ．研究目的 

ヒルシュスプルング病類縁疾患のうち3疾患

(慢性特発性偽性腸閉塞症、巨大膀胱短小結腸

腸管蠕動不全症、腸管神経節細胞僅少症)が難

病指定され、診断基準・重症度分類が策定され

た。診療ガイドラインの整備し普及、啓発を行

うことと患者の現状を把握し移行期を含めた質

の高い医療体制と支援策を構築することを目的

とした。 

 

Ｂ．研究方法 

ヒルシュスプルング病類縁疾患グループで

は、ヒルシュスプルング病類縁疾患診療ガイド

ラインを策定し公開することで普及・啓発を

行った。前回の全国調査症例のなかから成人期

への移行症例、重症例の抽出し患者の現状把握、

長期予後を調査する。並行して患者レジストリ

の体制を整備する。 

 

(倫理面への配慮) 

なし 

 

Ｃ．研究結果 

ヒルシュスプルング病類縁７疾患のうち3疾

患(慢性特発性偽性腸閉塞症、巨大膀胱短小結

腸腸管蠕動不全症、腸管神経節細胞僅少症) 

が、難病に指定され、診断基準・重症度分類を

策定してきた。また、ヒルシュスプルング病類
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縁疾患診療ガイドラインを策定し普及・啓発を

行ってきたので成果を以下に経過をまとめた。 

・ 2016‐2017年：ガイドライン(案)を策定

し、パブリックコメントを募集し外部評価

を依頼した。日本小児外科学会、日本小児

栄養消化器肝臓学会、日本神経消化器病学

会から承認を得た。高い外部評価を得た。 

・ 2017年‐2018年：ヒルシュスプルング病類

縁疾患診療ガイドライン・実用版、簡易

版 、 英 訳 版 を HP 上 に 公 開 し た 。

http://www.med.kyushu-

u.ac.jp/pedsurg/public/HDADguideline/ 

また、日本外科学会、日本小児外科学会、

日本小児栄養消化器肝臓病学会、日本神経

消化器病学会、日本周産期・新生児医学

会、国立成育医療研究センター、昭和大学

小児外科にリンクを形成した。 

・ 2018年 本ガイドラインの英訳がPediatric 

International誌に掲載された。(資料‐1)、 

ヒルシュスプルング病類縁疾患診療ガイド

ラインを発行した。(資料‐2) 

・ 2019年1月 日本医療機能評価機構Mindsガ

イドラインライブラリの登録、掲載された。

https://minds.jcqhc.or.jp/medical_guid

eline/guideline_list 

前回の全国調査症例の前回全国調査症例の

なかから成人期への移行症例、重症例の抽

出を行っている。 

腸管神経節細胞僅少症に関する研究成果が

Pediatric Surgery International 誌に掲

載された。(資料‐3) 

・ 2019年3月 啓発活動の一環としてイン

ターネット上の情報サイトの準備作業を重

ね2019年3月に開設に至った。(資料‐4) 

 

Ｄ．考察 

ヒルシュスプルング病類縁疾患診療ガイド

ラインの策定、HP上公開、発刊は計画通りに遂

行できた。Minds EBM医療情報部からの診療ガ

イドライン評価結果フィードバックで指摘され

た点を改訂に生かす必要がある(資料‐5)。今

後は、患者支援・医療体制の構築向けて、患者

情報収集、レジストリ整備を行う。 

 

Ｅ．結論 

なし 
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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 なし 

 

 

 

 

 

 


