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【研究要旨】 

非特異性多発性小腸潰瘍症は、回腸中下部に浅い多発性の潰瘍と潰瘍瘢痕の混在した病変を

認め、潜在性あるいは顕性出血による高度な貧血を特徴とする小腸潰瘍症である。小児期に発

症し成人になっても病状が継続する非常に稀少かつ難治性の疾患である。2017年には、小児

科・小児外科領域の専門施設を中心にアンケートを行いその結果を英文報告した。その後、成

人症例とともにクローン病との鑑別に関して英文論文とした。また、現在、小児慢性特定疾患

に申請中である。 

 

Ａ．研究目的 

非特異性多発性小腸潰瘍症は、回腸中下部

に浅い多発性の潰瘍と潰瘍瘢痕の混在した病変

を認め、潜在性あるいは顕性出血による高度な

貧血を特徴とする小腸潰瘍症である。小児期に

発症し成人になっても病状が継続する非常に稀

少かつ難治性の疾患である。難病指定の疾患に

はなっているが、小児慢性特定疾患の指定は

至っていない。病因は未解明な点が多いが、ク

ローン病との鑑別にSLCO2A1遺伝子異常の検査

が有用である。今回、小児と成人を含めた 65

症例で検討を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

65 例中 46 例で遺伝子検査が可能で、臨床症

状との検討を行った。 

 

(倫理面への配慮) 

各施設の倫理委員会での承認後に、匿名

化を行い患者情報と検体を収集し、SLCO2A1

遺伝子異常の検査は DNA エクソーム解析を

行った。 

 

Ｃ．研究結果 

46 人中、13 名が男性で 33 名が女性であっ

た。平均発症年齢は 16.5 歳であった。血族結

婚は、28％に認められた。貧血は 98％の患者

に認められたが、血液所見では炎症性変化はほ

ぼ認められなかった。もっとも侵された臓器は

回腸で 98％の症例で認められた。しかし、ク

ローン病と異なり回腸末端に病変を有する症例

は認めなかった。クローン病との鑑別には、回

腸末端の病変の有無とSLCO2A1遺伝子異常の検

査が有用であった。 

 

Ｄ．考察 

非特異性多発性小腸潰瘍症は原因不明の難

治性疾患であり対処療法が主体とされる。本邦

小児症例は、クローン病や潰瘍性大腸炎に準じ

た治療法(サリチル酸製剤、ステロイド剤、免

疫調整剤、栄養療法)が試みられていることが

明らかとなった。本邦における推定患者160人
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程度と極めて稀少である。成人症例の検討では、

若年者で発症し、SLCO2A1 遺伝子変異を認める

症例があり、この遺伝子変異は原発性肥厚性皮

膚骨膜症と同一であることが最近の発表で認め

られる。近年では、Chronic Enteropathy 

Associated with SLCO2A1 gene (CEAS 、

SLCO2A1 関連腸症)と呼称されている。小児内

科医や小児外科医は、乳幼児初期からの低蛋白

血症、鉄欠乏性貧血、頻回の便鮮血陽性を示す

症例や、十二指腸潰瘍治療後の便潜血陽性例で

は、本症を念頭に置く必要がある。また、ク

ローン病との鑑別には、回腸末端の病変の有無

とSLCO2A1遺伝子異常の検査が有用であった。 

 

Ｅ．結論 

小児科・小児外科医は、乳幼児早期からの

鉄欠乏性貧血・低蛋白血症・便鮮血陽性症例で

は、本疾患を念頭に置く必要がある。 

また、クローン病との鑑別には、回腸末端

の病変の有無とSLCO2A1遺伝子異常の検査が有

用であった。 
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