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【研究要旨】 

ヒルシュスプルング病類縁疾患は、小児期から移行期・成人期にまたがる希少難治性消化管

疾患群であり、うち、難病に指定された3疾患（腸管神経節細胞僅少症：Isolated 

hypoganglionosis, 巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症：Megacystis Microcolon Intestinal 

hypomotility syndrome (MMIHS), 慢性特発性偽性腸閉塞：Chronic Intestinal Pseudo 

Obstruction (CIIP)）は、重篤な経過をたどり、長期に治療を要する疾患である。 

我々は、平成28年度に、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た。実臨

床への応用を図るため、本診療ガイドラインの公開・普及にむけて作業を行ってきた。研究成

果を日本発の情報として国外へ発信するため、本ガイドライン英訳をホームページ上に公開す

るとともに、Springer Nature Singapore Pte Ltd. 社より英文テキストを刊行した。 

 

Ａ．研究目的 

直腸に神経節細胞が存在するにもかかわら

ずヒルシュスプルング病と類似した病像を示す

疾患があることは小児外科医の間で知られてい

た。このような疾患群の概念は、時代ともに変

化し、しかも含まれるもの個々のものは希少疾

患である。本邦ではヒルシュスプルング病類縁

疾患と称されてきた。 

ヒルシュスプルング病類縁疾患は、１）類

義語が多く存在し整理されていない、２）定

義、分類、診断基準、重症度、治療方針、予後

などに関するコンセンサスがない、３）希少疾

患であり、1施設当たりの症例数が少ない、

４）多施設共同研究による実態調査が必要な疾

患群である。本研究では、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後の公開・

普及を通じて、これらの問題点の解決を図ると

同時に、広く疾患概念のコンセンサスを得るこ



とを目的とした。また、全国調査症例の詳細解

析、追跡調査を行い、重症例の抽出、長期フォ

ロー体制の確立に向けた活動を行うことを旨と

した。 

 

Ｂ．研究方法 

これまで、①疾患概念、②定義、分類、②

診断基準、③重症度分類を策定したうえで診療

ガイドラインを作成してきた。 

本研究では、疾患概念のコンセンサスを広

く得るため、ガイドラインの公開・普及につと

めた。同時に、前回全国調査症例から成人期へ

の移行症例、重症例の抽出を行い、長期フォ

ローのための疾患レジストリの体制準備、診

断・治療におけるエビデンスの創生をめざし

た。 

 

(倫理面への配慮) 

すでに策定したガイドラインの公開であ

り、倫理面での配慮は不要と考えられる。 

 

Ｃ．研究結果 

平成31年1月22日にMindsガイドラインライ

ブラリー（https://minds.jcqhc.or.jp/n/med/ 

4/med0352/G0001048）にヒルシュスプルング病

類縁疾患ガイドライン詳細版、実用版（新

版）、エビデンステーブルの掲載を達成した。 

5月16日にSpringer Nature Singapore Pte 

Ltd. 社よりHirschsprung's Disease and the 

Allied Disorders－Status Quo and Future 

Prospects of Treatment．Editors: Taguchi, 

Tomoaki, Matsufuji, Hiroshi, Ieiri, 

Satoshi  を刊行した。 

2012年の全国調査の回収結果を再度集計

し、ヒルシュ類縁疾患7疾患について204症例の

情報を整理し、レジストリ体制構築の準備作業

を行った。指定難病の3疾患に限ると、現在136

例の症例が国内に存在していることを改めて把

握した。 

 

Ｄ．考察 

ヒルシュスプルング病類縁疾患は、いずれ

も希少疾患である。少ないエビデンスを集積

し、現時点でのガイドラインを策定している

が、未だ不明な点が多く残されている。今後、

診断法と治療方法を開発するためのエビデンス

創出を行ってゆく必要がある。ガイドラインの

次の改定に向けては長期生存例のフォロー情

報、長期フォローへ向けた診療指針の考案が新

たな柱となると思われる。指定難病登録データ

を利用した重症例の解析、成人期移行症例の動

向把握、解析から新たなエビデンスが創出でき

るのではないかと考える。 

 

Ｅ．結論 

診療ガイドラインの学会承認、ホームペー

ジでの公開、英文化した情報の国際発信等を積

極的に行い、研究計画目標はほぼ達成すること

ができている。 
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