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研究要旨 

小児期からの希少難治性消化管疾患は、ヒルシュスプルング病類縁疾患（以下Ｈ類縁）、ヒル

シュスプルング病（以下Ｈ病）、非特異性多発性小腸潰瘍症、先天性吸収不全症、仙尾部奇形腫、

腹部リンパ管腫など、胎児期・新生児期や小児期に発症し成人に至る長期的な経過をとるものが多

い。 

これらの疾患は特定疾患(指定難病)の条件である(1)希少性、(2)原因もしくは病態不明、(3)治療法

未確立、(4)長期にわたる医療費を必要とする、の４条件をいずれも満たすものが多く含まれてい

るが、特定疾患に指定されていない。したがってこれらの疾患に適切な医療政策を施行していただ

くためには、全国調査による病態把握と適切な疾患分類に基づく診断基準や重症度分類の作成、移

行期、成人期までを包含する診断治療のガイドラインの確立が急務である。 

今年度はH類縁、腹部リンパ管腫、仙尾部奇形腫はガイドライン作成のための説明会ならびに

CQ作成を行い、文献のピックアップを進めている。H病と先天性吸収不全症は全国調査に取りか

かった。 

非特異性多発性小腸潰瘍症は小児例が極めて少ないため、まず英文論文作成を行い、成人例のガ

イドライン作成に情報提供を行っている。 

尚、この研究班の成果としてH類縁のうち重症3疾患の99慢性特発性偽性腸閉塞症、100巨大膀胱

短小結腸腸管蠕動不全症、101腸管神経節細胞僅少症は平成27年1月1日から指定難病110に指定され

た。 

以上のように、初年度の目標はほぼ達成できている。 
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Ａ．研究目的 

小児期からの希少難治性消化管疾患である、Ｈ類縁、Ｈ病、非特異性多発性小腸潰瘍症、先天性

吸収不全症、仙尾部奇形腫、腹部リンパ管腫は、特定疾患の４条件を満たすものが多いものの未だ

指定されていない。そのため診断基準や重症度分類や診療ガイドラインの確立が急務である。 

Ｈ類縁は腸管神経節細胞が存在するが恒常的に蠕動不全をきたす疾患である。先行研究（H24-

25厚労科研）で全国調査を実施し、分類(Taguchi T. JPGN投稿中)、診断基準、重症度分類の作業を

進めてきた(Watanabe Y. PSI, 2013)。Ｈ病は無神経節領域が長いものは栄養障害のみならず高度脱

水になる。本症は30年間にわたり教室で全国調査を行ってきた実績があり(Suita S. JPS, 2005)重症

度の階層化が可能である。非特異性多発性小腸潰瘍症は小児にも存在することが先行研究（H24-

25厚労科研）にて明らかになり詳細な調査を進めている。先天性吸収不全症は難治性下痢や成長障

害をきたす数種の疾患を含み小慢の実績から100例程度の症例数が推測されるが、実態が不明であ

る。仙尾部奇形腫は成人に至るまで排便障害などの消化管障害をきたし、先行研究（H22-23厚労

科研）で胎児診断例の全国調査を実施し(Usui N. JPS, 2012)「治療フローチャート」をまとめたが、



ガイドラインは未着手である。腹部リンパ管腫は消化管からの感染による敗血症や、蛋白漏出や腸

閉塞による成長障害をきたす。先行研究（H24-25厚労科研）にて登録体制をスタートした。 

この研究では、H26年度に新規調査と追加調査の必要な疾患の全国調査を関連学会と連携して行

い、調査が終了している領域はガイドラインの作成開始。H27-H28年度は症例の分析、疾患別に学

会と連携して診断基準、重症度、ガイドラインを確立する。さらに疾患登録と長期フォローアップ

体制を構築する。 

 

Ｂ．研究方法 

６つの疾患群について、全国調査未実施の疾患群、追加調査が必要な疾患群の調査研究を実施す

る。かなり専門的で特殊な疾患のため、関連７学会の代表すべてを分担研究者とし、悉皆性の高い

調査および情報交換が容易に行える協力体制を構築する。 

さらに疾患横断的に６つのグループがそれぞれの疾患グループに情報提供や検体の検証を行い、

学会がauthorizeする診断基準、重症度分類、ガイドラインを作成する。また疾患登録と長期フォ

ローアップシステムを構築する。手術例はNCDのデータと照合して悉皆性を高める。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は申請者または各グループ代表の施設の倫理委員会の承認の元に実施している。 

情報収集は患者番号で行い患者の特定ができないようにし、患者やその家族の個人情報の保護に

対しては十分な配慮を払い、当該医療機関が遵守すべき個人情報保護法および臨床研究に関する倫

理指針に従う。 

なお、本研究は後方視的観察研究であり、介入的臨床試験には該当しない。 

 

Ｃ．研究結果 

(1) H病類縁疾患 

重症３疾患（神経節細胞僅少症、巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症、慢性特発性偽性腸閉塞

症）の診断基準、重症度を日本小児外科学会承認いただき、平成27年１月に新規小慢および難

病に指定された。さらに、ガイドライン作成メンバーを決定し、SCOPEを策定し、CQを７つ

設定した。 

(2) H病 

本疾患の診断基準、重症度を学会承認され、平成27年１月に新規小慢に指定された。全国ア

ンケート調査票を作成した。年度内にH病全国アンケート調査を実施・終了する見込み。 

(3) 非特異性多発性小腸潰瘍 

集積症例の遺伝子検査は終了し、平成26年7月25日および平成27年1月23日開催の成人の研究

班「難治性小腸潰瘍の診断法確立と病態解明に基づいた治療法探索」（松本主之班）にて診断

基準に関する意見交換を行う。小児例まとめの英文論文作成中。 

(4) 先天性吸収不全症 

疾患の分類整理と調査対象の決定を終了。全国調査を施行。一次調査一回目の回収率不良の



ため補足調査を行い一次調査を平成27年１月に終える見込み。その結果を踏まえ二次調査を平

成27年5月に達成見込み。 

一次調査の回収率は、平成26年12月22日現在、小児科関連297/610(49％)、小児外科関連

27/98(28％)であった。 

(5) 仙尾部奇形腫 

診断基準、重症度を学会承認され、平成27年１月に新規小慢に指定された。ガイドラインの

SCOPEが決定し、システマティックレビューを開始する段階。 

(6) 腹部リンパ管腫・リンパ菅腫症 

リンパ管腫・リンパ管腫症の診断基準等を作成し学会承認を得て、平成27年1月より新規の

小慢として指定された。またリンパ管腫、リンパ管腫症・ゴーハム病をそれぞれ難病指定され

るべく三村班と共同で診断基準と重症度・難治性度分類を作成し厚労省に提出した。ガイドラ

インはSCOPEの作成まで終了。 

 

Ｄ．考察 

Ｈ類縁、非特異性多発性小腸潰瘍症、腹部リンパ管腫は先行研究（H24,H25厚労科研）にて全国

調査を実施し、疾患概念の整備、診断基準、重症度分類の作業を進めてきた。また仙尾部奇形腫は

先行研究（H22,H23厚労科研）で胎児診断例の全国調査を実施し、「治療フローチャート」として

まとめたが、出生後診断例は未着手である。またＨ病は30年間にわたり教室で全国調査を行ってき

た実績があり重症例の階層化が可能である。一方、先天性吸収不全症は小児慢性特定疾患(小慢)の

実績から100例程度の症例数が推測されるが、きちんとした調査がなされておらず実態が不明であ

る。 

しかしいずれの疾患も我々の研究班を中心に、診断基準、重症度分類、疾患概要を作成し、平成

27年1月1日に小慢に指定された。さらにH類縁のうち3疾患は平成27年1月1日に指定難病110に指定

された。 

今回、これらの疾患群に対して、関連する７つの学会・研究会およびNCDと連携し、Mindsに指

導を仰ぎながら、必要に応じた調査研究、ガイドラインの作成を開始した。手術症例はNCDに照

合し悉皆性を担保する。また、学会と連携した登録制度やポケットカルテを応用した。長期フォ

ローアップが可能な体制を整備し、長期フォローアップデータに基づいた特定疾患の対象疾患や認

定要件の見直し、移行期および成人期医療に関する検討もスタートした。 

 

Ｅ．結論 

①６つの疾患群のうち、３つの群はガイドライン作成に着手した。 

②２つの群は全国調査のフォーマットを作成し、調査に着手した。 

③残る１つの群は症例数が極めて少ないため成人例との連携をはかる。 

④長期的展望に立って疾患登録と長期フォローアップ体制の構築、移行期医療の検討にも着手し

た。 
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林田真，松浦俊治，吉丸耕一朗，栁佑典，江角元史郎，池上徹，吉住朋晴，調憲，前原喜彦，
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Ｈ．知的財産の出願・登録状況 

なし 



厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

ヒルシュスプルング病類縁疾患 
 

研究分担者 松藤 凡  聖路加国際病院 副院長 

中島 淳  横浜市立大学附属病院・消化器内科 教授 

窪田 昭男 和歌山県立医科大学外科学第二講座・消化器外科 学長特命教授 

渡邉 芳夫 あいち小児保健医療総合センター・小児外科 副センター長 

金森 豊  独立行政法人国立成育医療研究センター 

臓器・運動器病態外科部・外科(小児外科学、消化管免疫学)  医長 

下島 直樹 慶應義塾大学医学部・小児外科 講師 

濵田 吉則 関西医科大学 外科学講座教授・小児外科診療教授 

増本 幸二 筑波大学医学医療系・小児外科 教授 

山高 篤行 順天堂大学小児外科 主任教授 

村永 文学 鹿児島大学医学部・歯学部附属病院・医療情報部 講師 

 

【研究要旨】 

小児期からの希少難治性消化管疾患にうちヒルシュスプルング病類縁７疾患について、全国

調査による病態把握と適切な疾患分類に基づく診断基準や重症度分類の作成、移行期、成人期

までを包含する診断治療のガイドラインを作成する。 

 

研究協力者 

友政 剛（パルこどもクリニック） 

小林 弘幸（順天堂大学） 

河合 富士美（聖路加国際大学） 

荒木 夕宇子（NEC 玉川健康管理センター） 

山田 洋平（慶應義塾大学） 

狩野 元宏（慶應義塾大学） 

高橋 信博（慶應義塾大学） 

清水 隆弘（慶應義塾大学） 

曺 英樹 

（大阪府立母子保健総合医療センター） 

松浦 俊治（九州大学） 

宮田 潤子（九州大学） 

江角 元史郎（九州大学） 

神保 教広（九州大学） 

小幡 聡（九州大学） 

栁 忠宏（久留米大学医療センター） 

眞部 紀明（川崎医科大学） 

 

Ａ．研究目的 

全国調査による病態把握と適切な疾患分類

に基づく診断基準や重症度分類の作成、移行

期、成人期までを包含する診断治療のガイドラ

インを作成する。 

 

Ｂ．研究方法 

ヒルシュスプルング病類縁疾患の全国調査

結果をもとに、診断基準、重傷度分類策定し、

MINDS2014に沿って、診療ガイドラインを策定

する。 



 

（倫理面への配慮） 

全国調査資料については、患者個人が認識

できないように、連結可能な匿名化な資料とし

て九州大学で保存し、実際の分析には個人が特

定できないよう匿名化したデータを用いた。 

 

Ｃ．研究結果 

Hirschsprung病類縁７疾患のうち６疾患で診

断基準を策定した。全国調査の結果、以下の3

疾患が重篤な経過をたどることが判明した。 

１）Hypoganglionosi（腸管神経細胞僅少症） 

２）Megacystis-Microcolon-Intestinal 

Hypoperistalsis Syndrome（MMIHS）（巨大

膀胱・小結腸・腸管蠕動低下症） 

３）Chronic Idiopathic Intestinal Pesudo-

obstuction(CIIP)（特発性慢性偽性腸閉塞） 

このうち２）と３）については、診断基

準、重傷度分類の策定が終了した。 

現在、MINDS2014にそって診療ガイドライン

作成中である。 

 

Ｄ．結論 

予定通り研究が進行している。来年度中に

診療ガイドラインを作成し、2年後には、パブ

リックコメントを求め発刊予定である。 

 

Ｅ．研究発表 

1．論文発表 

１）Muto M, Matsufuji H, Tomomasa T et 

al:Pediatric chronic intestinal pseudo-

obstruction is a rare, serious, and intractable 

disease: A report of a nationwide survey in 

Japan. J Pediatr Surg:49:1799-1803,2014. 

２）村永文学，武藤充，松藤凡 他：小児慢

性特発性偽性腸閉塞症の診断基準案の策

定に利用したアソシエーション分析方

法．日本医療情報学会春季学術大会抄録

集18:58-59 2014. 

2．学会発表 

Pediatric chronic intestinal pseudo-obstruction 

is a rare, serious, and intractable disease: A report 

of a nationwide survey in Japan PAPS 2014  

Calgary 
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厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患克服研究事業） 

分担研究報告書 

Hirschsprung病 
 

研究分担者  家入 里志 九州大学大学院医学研究院 小児外科学分野 准教授 

韮澤 融司 杏林大学医学部・小児外科学 教授 

仁尾 正記 東北大学大学院医学系研究科・小児外科学分野 教授 

窪田 正幸 新潟大学医歯学研究院・小児外科学 教授 

秋山 卓士 地方独立行政法人広島市立病院機構広島市立広島市民病院・小児外科 

小児外科主任部長 

河野 美幸 金沢医科大学・小児外科 教授 

川原 央好 浜松医科大学・小児外科 特任准教授 

本多 昌平 北海道大学病院消化器外科Ⅰ 助教 

漆原 直人 静岡県立こども病院・小児外科 科長 

 

【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。 

現在全国アンケート調査を実施中で年度末に症例数の把握を行い、二次調査で詳細な解析が

進む予定である。 

 

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。 

観察研究の結果から、現在診断および

研究要旨 ヒルシュスプルング病に合併

する長期静脈栄養に伴う肝障害に対し、

生着率が高く、より有効な肝細胞移入方

法として、立体的肝細胞構造体を腹腔鏡

を用いて患児肝臓内に移植する新たな治

療法の開発を目指すものである。本事業

内ではヒト乳歯幹細胞より分化誘導した

肝細胞をバイオ3Dプリンターを用いて立

体化するための細胞培養条件を検討し、

立体化に成功した。さらに、最適な移植

方法を確立するため、ミニブタを用いて

移植手技の検討と最適な構造体の形状の

検討を行った。 

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。 

 

Ｃ．研究結果 

現在H病全国アンケート調査を行っており今

年度末に症例数の集計が終わり、その後詳細な

二次調査が行われる。 

 

Ｄ．考察 

NCDのデータベースによると本邦のH病年間

手術症例が約250例前後と推定され、5年間で

1200－1300症例の集計が予測される。この症例

数はぼ本邦のH病発生数を網羅していると考え

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。 
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添付書類１） 

 

Hirschsprung病について 

 

1）疾患概念 

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におけ

る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のが現状である。また、

経験症例数が少ない施設においては、稀な病型では確定診断までに時間を要することもあるが、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、全小腸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

が、遺伝子・染色体異常、合併奇形を伴うような症例とともに、各施設における経験症例数は少な

いため、各施設においてこれらを詳細に検討することは困難である。 

 

２）疫学 

発生頻度は約5000出生に1例と言われており、男女比では3～3．5：1と男児に多く、９割以上が

体重2500ｇ以上の成熟児である。家族発生率は約3％であり、合併奇形の頻度は10～15％程度で、

ダウン症と心奇形の合併が多い。長域型では家族内発生と合併奇形の頻度が高くなり、女児の割合

も増加する。 

 

３）分類 

無神経節腸管の範囲により分類されるが、完全には統一されていない。Shortとlongの2つに大き

く分類されている場合が多い。注腸造影検査により判定する。 

①短域無神経節症（Short segment aganglionosis）（78.3%） 

：Ｓ状結腸以下のもの 

rectal aganglionosis（25.6%） 

：直腸に限局しているもの（このうちcaliber changeのみられない短いものをultra-shortと呼

ぶ場合がある 

rectosigmoid aganglionosis（52.7%） 

：Ｓ状結腸までのいわゆるclassical Hirschsprung病と呼ばれる最も頻度の高いタイプ 

②長域無神経節症（long segment aganglionosis）（21.7%） 

：Ｓ状結腸を超えて口側に及ぶ範囲の長いもの 

上行結腸まで（12%） 

total colon aganglionosis（4.5%） 



：全結腸および回腸末端より口側30cmまでのもの 

extensive aganglionosis（5.2%）：小腸広域に及ぶもの 

 

４）診断 

腹部単純Ｘ線検査、注腸検査、直腸肛門内圧検査および直腸粘膜生検による組織化学検査でほぼ

診断は確定される。 

 

５）治療 

Ｈ病の診断が確立すれば手術が必須となる。浣腸、洗腸や肛門ブジーなどの保存的な治療により

排便のコントロールが可能であれば生後３～４か月頃に一期的根治手術が施行される。排便コント

ロールが困難な症例では一時的に人工肛門を造設することもある。 

根治手術は蠕動運動機能の障害された肛門側の無神経節腸管を切除し、口側の正常腸管を肛門に

pull throughする術式が行われる。基本的根治術式としては、Swenson法（pull through）、Duhamel法

（retrorectal pull through）、Soave法（endorectal pull through）があり、実際は改良された術式（変

法）が用いられている。また近年では経肛門的一期的手術も用いられ、腹腔鏡も種々の術式で補助

的に使用されている。その他、total colon aganglionosis以上の長域の症例ではMartin法や木村法（右

結腸パッチ法）が行われる。 

 

６）予後 

通常の病型のＨ病では、手術成績は良好で、ほぼ満足した成績が得られているが、術後腸炎の発

生頻度が15%程度であり、予後を規定する重要な因子である。extensive aganglionosisでは排便状態や

栄養管理上から、いまだに予後良好とはいい難い。 

 



添付書類２） 

 

 

厚生労働科学研究費補助金：難治性疾患克服研究事業 

「小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドライン 

の確立に関する研究」に関する研究班 

Hirschsprung 病の診療のガイドライン作成に関する全国アンケート調査 

症例調査票(一次調査票) 

   

施設名 

（診療科名を含む正式名称） 

 

調査票作成日 2015年   月   日 

調査票記載者  

 
 
 

下記の（  ）内に症例を記入下さい。 
• 2008年 1月1日―2012年 12月31日（5年間）に 
貴施設で経験したHirschsprung病症例数   
  
– 2008年    （   ）例 
– 2009年    （   ）例 
– 2010年    （   ）例 
– 2011年    （   ）例 
– 2012年    （   ）例 
計     （   ）例 



＊症例のカウント方法 

以下の法則にしたがってください。 

2008年1月1日―2012年12月31日の期間に根治術もしくは人工肛門造設（腸瘻造設）を

行った症例をカウントしてください 

 

  

 

↑ ↑      ↑ 2008年症例

診断 人工肛門造設  根治術 

 

          ↑    ↑ 2009年症例

診断  根治術 

 

            ↑ ↑    ↑ 2010年症例

診断  人工肛門造設 根治術 

 

 

  

 

  ↑   ↑     ↑ 2010年症例

診断  人工肛門造設  根治術 

 

                          ↑    ↑ 2013年症例

診断   根治術     

2008 2009 2010 

2010 2011 2012 

 
■質問にご回答戴き、誠にありがとうございました。 

研究事業 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

「小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含する 

ガイドラインの確立に関する研究」 

課題番号 H26-難治等（難）-一般-045 

 

研究代表者：田口 智章 

担当：家入 里志、事務局：山崎 智子 

〒812−8582 福岡市 東区馬出３－１－１ 

九州大学大学院医学研究院 小児外科学分野 

TEL 092-642-5573 FAX 092-642-5580 

E-mail ped-surg@pedsurg.med.kyushu-u.ac.jp 

ご質問等、ございましたら上記まで御連絡お願い致します。 



本調査用症例調査票（二次調査票） 

 

厚生労働科学研究費補助金：難治性疾患克服研究事業 

「小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドライン 

の確立に関する研究」に関する研究班 

Hirschsprung 病の診療のガイドライン作成に関する全国アンケート調査 

 

症例調査票(二次調査票) 
 
 

施設名 

（診療科名を含む正式名称） 

 

 

施設内管理番号 
 

（カルテ番号・患者ＩＤは 

書かないでください） 

 
 
 

内容の照会時に用います。貴施設内で患者様を特定できるように管理番号を定めてください。 

（例:九大-01）施設内管理番号と症例の対象表は貴施設で厳重に管理してください。 

調査票作成日 2015年   月   日 

調査票記載者  

 

 

注意事項 

・WEB SITEにアクセスの上ご回答ください 

・記入後は必ずプリントアウトして各施設で保管してください。 

・日付は西暦でご記入ください（例：2015/4/1） 

・該当する項目の□にチェックをつけてください 

・「複数選択」と書いていない場合は１つだけ選択してください 

・患者のＩＤや氏名など個人を特定できる情報は記載しないでください 

 

 

 



症例の概要 
出生日(西暦) 年       月  

在胎週数 在胎   週    日 
出生体重            ｇ 
初回入院年 
（西暦） 

          年 

性 別 □1 男          □2 女 
 

家族歴・合併奇形 
家族歴 □1 あり              □2 なし 
家族歴内容 
（複数選択可） 

□1 両親 □2 同胞 □3 おじおば □4 祖父母  
□5 その他（内容          ） 

低身長 
（診断時） 

□1 あり              □2 なし 

Down症 □1 あり              □2 なし 
染色体異常 
（Down症以外） 

□1（内容            ） □2 なし 

心奇形 □1 あり  □2 なし 
心奇形内容  
（複数選択可） 

□ASD  □VSD  □PDA  □TOF  □ECD  □TGA □PS □CoA 
□TAPVR □PAPVR□DORV □Ebstein □左上大静脈 □PH □MR 
□肺動脈弁上部狭窄 □卵円孔開存 □AS 

合併奇形 
（中枢神経・ 
頭頸部） 

（複数選択可） 

□精神発達遅滞 □Ondine's curse □脳性麻痺 □小頭症  
□脳梁低形成   □口蓋裂  □口唇裂  □副耳  
□低位耳介 □顔貌異常  □先天性白内障  
□他の中枢神経・頭頸部合併奇形（           ） 

合併奇形 
（呼吸器） 
（複数選択可） 

□声門下狭窄 □気管軟化症 □気道狭窄  
□先天性横隔膜ヘルニア 
□他の呼吸器合併奇形（                ） 

合併奇形 
（消化器） 
（複数選択可） 

□GER □HPS □先天性十二指腸狭窄 □先天性十二指腸閉鎖 
□回腸閉鎖   □腸回転異常症 □胎便性腹膜炎  
□メッケル憩室 □S状結腸捻転 □直腸狭窄 □肛門狭窄  
□鎖肛 □輪状膵 □多脾症 □遺伝性球状赤血球症（脾腫）  
□膵管胆道合流異常症 □内ヘルニア 
□他の消化器合併奇形（                ） 

 

 

 

 

 



合併奇形 
（泌尿・生殖器） 
（複数選択可） 

□水腎症 □VUR □多発腎嚢胞 □腎欠損 □尿管瘤  
□腟中隔 □膣閉鎖症 □尿道下裂 □二分陰嚢 □陰茎低形成  
□他の泌尿・生殖器合併奇形（             ） 

合併奇形 
（四肢・骨格・体表） 
（複数選択可） 

□四肢奇形 □側弯症 □二分脊椎 □半椎体、□股関節脱臼 
□脊髄髄膜瘤 □鼠径ヘルニア □臍ヘルニア 
□他の四肢・骨格・体表合併奇形（            ） 

合併奇形 
 

□他の合併奇形（            ） 

 

術前検査 
注腸造影 □1 施行            □2 未施行 
直腸肛門内圧検査 
（生後１ヶ月未満時は
日数記入） 

□1 施行            □2 未施行 
施行年齢（     歳     ヶ月       日） 

直腸粘膜生検 
(AchE染色) 

□1 施行            □2 未施行  

直腸全層生検 □1 施行            □2 未施行 
開腹時組織検査（生
検及び切除標本を含
む） 

□1 施行            □2 未施行  

遺伝子検査 □1 施行            □2 未施行             
その他 □1 施行（内容                    ）  □2 未施行   
  

確定診断時期 
診断確定時期 
（生後からの年齢） 

             
歳     ヶ月      日 

 



原因遺伝子検索 
遺伝子検索 □1 施行            □2 未施行             
RET (receptor 
tyrosine kinase 
protooncogene) 

□1 異常あり        □2 異常なし            

GDNF (glial cell line 
delived neurotrophic 
factor) 

□1 異常あり        □2 異常なし            

NTN (neutiturin) □1 異常あり        □2 異常なし            
ENDR (endothelin-B 
receptor gene) 

□1 異常あり        □2 異常なし            

END3 (endothelin-3 
gene) 

□1 異常あり        □2 異常なし            

ECE-1 (endothelin 
converting enzyme -
1) 

□1 異常あり        □2 異常なし            

Sox-10 (gene for a 
transcription factor) 

□1 異常あり        □2 異常なし            

SIP-1 (smad 
interacting protein -
1) 

□1 異常あり        □2 異常なし            

L1CAM □1 異常あり        □2 異常なし            
その他 遺伝子名（              ）□1 異常あり □2 異常なし 
 



人工肛門 
人工肛門造設 □1 施行            □2 未施行             
人工肛門造設時期 生後     歳     ヶ月     日 
人工肛門造設部位 
（複数選択可） 

□1Ｓ状結腸 □2下行結腸 □3脾弯曲 □4横行結腸     
□5肝弯曲 □6上行結腸 □7盲腸 □8回腸 □9空腸    
□10その他 

 

術前腸炎 
術前腸炎の既往 □1 あり            □2 なし            
起炎菌検索 □1 あり（菌名                   ） □2 なし 

 



根治術 
根治術時期 生後     歳     ヶ月      日 
根治術時体重            ｇ 
根治術術式 
 
*本来の根治術として
は、肛門から排便が得
られる状態にしている
ことですが、今回は経
腸栄養を改善させる術
式として腸管延長術
（ STEP 、 Bianchi ）
Zeegler法,小腸移植も
追加することといたしま
す。 

□1 Transanal endorectal pull through 
□2 Transanal endorectal pull through (Prolapsing)  
□3 Z型  
□4 Duhamel  
□5 Duhamel-Sulamaa  
□6 Martin  
□7 木村（右結腸パッチ） 
□8 木村（右結腸パッチ）+ Z型  
□9 右結腸パッチ+ Z型  
□10 Boley法（右結腸パッチ+Soave）    
□11 Soave  
□12 Soave+伝田  
□13 その他のSoave変法  
□14 Swenson  
□15 Swenson変法  
□16 Rehbein  
□17  後方三角弁  
□18 Lynn  
□19 括約筋切開  
□20 直腸筋切除  
□21 内肛門括約筋切除  
□22 STEP法 
□23 Bianchi法 
□24 Zeegler法 
□25 小腸移植 
□26 待機中（術前）  
□27 術前死亡  
□28 施行せず  
□29 未定  
□30 その他 

その他の術式の場合
は詳細を記載 

 

Linear Staplerの使用 □1 あり            □2 なし            
腹腔鏡の併用 □1 あり            □2 なし            
TAEPTの場合の 
粘膜抜去開始の 
部位 
*Prolapsing法の場合は
口側から行い歯状線の
口側のどの部位まで
行ったか 

□1 歯状線直上        □2 歯状線から3mm 
□３ 歯状線から5mm     □４ 歯状線から1cm 
□５ 歯状線から（     ）cm （具体的に記載） 



Aganglionosis 
の範囲 

□1 腹膜翻転部以下の下部直腸のみ 
□2 腹膜翻転部より口側の上部直腸からＳ状結腸まで                  
□3 Ｓ状結腸を越えて口側に及ぶもの 

（下行結腸より上行結腸まで） 
□4 全結腸（回腸終末部より口側30㎝までを含む） 
□5 小腸広範に及ぶもの                 

3及び5に該当するもの
は正確な部位を記載 

（例：回盲部より150㎝口側、トライツより60㎝肛門側） 

 

合併症 
術後早期（術後１ヶ月未
満）合併症 
（複数選択可） 

□1 出血 □2 腸炎 □3 便失禁 □4 縫合不全  
□5 瘻孔形成 □6 イレウス □7 肛門狭窄 □8 隔壁癒合  
□9 その他（内容                 ） 

術後晩期（術後１ヶ月以
降）合併症 
（複数選択可） 

□1 出血 □2 腸炎 □3 便失禁 □4 縫合不全  
□5 瘻孔形成 □6 イレウス □7 肛門狭窄 □8 隔壁癒合  
□9 その他（内容                 ） 

  

 



再根治術  
根治術時期 生後     歳     ヶ月      日 
根治術時体重            ｇ 
根治術術式 
 
*本来の根治術として
は、肛門から排便が得
られる状態にしている
ことですが、今回は経
腸栄養を改善させる術
式として腸管延長術
（ STEP 、 Bianchi ）
Zeegler法,小腸移植も
追加することといたしま
す。 

□1 Transanal endorectal pull through 
□2 Transanal endorectal pull through (Prolapsing)  
□3 Z型  
□4 Duhamel  
□5 Duhamel-Sulamaa  
□6 Martin  
□7 木村（右結腸パッチ） 
□8 木村（右結腸パッチ）+ Z型  
□9 右結腸パッチ+ Z型  
□10 Boley法（右結腸パッチ+Soave）    
□11 Soave  
□12 Soave+伝田  
□13 その他のSoave変法  
□14 Swenson  
□15 Swenson変法  
□16 Rehbein  
□17  後方三角弁  
□18 Lynn  
□19 括約筋切開  
□20 直腸筋切除  
□21 内肛門括約筋切除  
□22 STEP法 
□23 Bianchi法 
□24 Zeegler法 
□25 小腸移植 
□26 待機中（術前）  
□27 術前死亡  
□28 施行せず  
□29 未定  
□30 その他 

その他の術式の場合
は詳細を記載 

 

Linear Staplerの使用 □1 あり            □2 なし            
腹腔鏡の併用 □1 あり            □2 なし            
TAEPTの場合の 
粘膜抜去開始の 
部位 
*Prolapsing法の場合は
口側から行い歯状線の
口側のどの部位まで
行ったか 

□1 歯状線直上        □2 歯状線から3mm 
□３ 歯状線から5mm     □４ 歯状線から1cm 
□５ 歯状線から（     ）cm （具体的に記載） 



術後経過 

術後経過 □1 生存            □2 死亡            
死亡時術後経過年月数 術後      年      ヶ月       （日） 

（再根治術例は再根治術後の経過年月数を記載） 
（１ヶ月未満死亡時は日数を記載） 

死因（具体的に） 
（複数選択可） 

□腸炎 □敗血症 □肝不全 □心不全（心奇形による） 
□その他（                            ） 

 

 

■質問にご回答戴き、誠にありがとうございました。 

研究事業 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

「小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究」 

課題番号 H26-難治等（難）-一般-045 

 

 

研究代表者：田口 智章 

担当：家入 里志、事務局：山崎 智子 

〒812−8582 福岡市 東区馬出３－１－１ 

九州大学大学院医学研究院 小児外科学分野 

TEL 092-642-5573 

FAX 092-642-5580 

E-mail ped-surg@pedsurg.med.kyushu-u.ac.jp 

ご質問等、ございましたら上記まで御連絡お願い致します 

 



厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

腹部リンパ管疾患（リンパ管腫・リンパ管腫症） 
 

研究分担者 藤野 明浩   慶應義塾大学小児外科 講師 

小関 道夫   岐阜大学小児科 助教 

上野 滋    東海大学小児外科 教授 

岩中 督    東京大学小児外科 教授 

森川 康英   慶應義塾大学小児外科 講師 

野坂 俊介   国立成育医療研究センター放射線診断部 部長 

松岡 健太郎 国立成育医療研究センター病理診断部 医長 

木下 義晶   九州大学小児外科 准教授 

 

【研究要旨】 

［研究目的］腹部リンパ管疾患分担班の目的は以下の3点である。１、腹部リンパ管疾患の診

療ガイドラインの作成。２、腹部リンパ管疾患の重要臨床課題に対する調査研究。３、小児慢

性特定疾患指定への準備および対応 

［研究進捗状況］3年計画の1年目として予定通りの進行状況である。１，ガイドライン作成組

織の編成、SCOPE作成がなされシステマティックレビュー作業が進行中。２，調査研究課題

が設定され調査項目が選定された。Web登録システム構築作業中で年度内に完成し、来年度調

査を開始する見込み。３，小児慢性特定疾患の慢性呼吸器疾患としてリンパ管腫・リンパ管腫

症が新たに認定された（平成27年1月）。 

［結論］当初予定通りの進捗状況であり、臨床上非常に有益な情報提供がなされると同時に国

民の疾患への理解の糸口を見いだすことが期待される。 

 

研究協力者 

出家 亨一（東京大学） 

 

Ａ．研究目的 

１ 腹部リンパ管疾患の診療ガイドラインの作

成 

２ 腹部リンパ管疾患の重要臨床課題に対する

調査研究 

３ 小児慢性特定疾患指定への準備および対応 

小児期からの希少難治性消化管疾患は、H類

縁、H病、非特異性多発性小腸潰瘍症、先天性

吸収不全症、仙尾部奇形腫、腹部リンパ管腫な

ど、胎児期・新生児期や小児期に発症し成人に

至る慢性的な経過をとるものが多い。これらの

疾患は特定疾患の４条件を満たしているが未指

定であるため診断基準や重症度分類や治療のガ

イドラインの確立が急務である。腹部リンパ管

腫及び関連疾患には感染により急性腹症を来た

し、長期間の蛋白漏出や腸閉塞による成長障害

をきたす難治性症例が存在する。当分担研究

は、５年来厚生労働科研費難治性疾患克服研究

事業で進まれてきたいくつかの難治性疾患研究



（平成21-23年度難治性疾患等克服研究事業

「日本におけるリンパ管腫患者（特に重症患者

の長期経過）の実態調査及び治療指針の作成に

関する研究」藤野班、平成24-25年度「小児期

からの消化器系希少難治性疾患群の包括的調査

研究とシームレスなガイドライン作成」田口

班、平成24-25年度「リンパ管腫症の全国症例

数把握及び診断・治療法の開発に関する研究

班」小関班）を再編したもののひとつに相当

し、主に小児において腹部に生じることがある

疾患の一つである、リンパ管腫（嚢胞性リンパ

管奇形）、リンパ管腫症・ゴーハム病、そして

乳び腹水を研究対象とする。これらはいずれも

稀少疾患であり難治性である。現時点で得られ

る情報を集積し、診療ガイドラインを作成する

ことは非常に意義があり、これを大目的のひと

つとする。 

また同時に、国内でこられの疾患診療にお

いて、現時点の情報では解答の得られないどの

ような問題があるかを検討した上で、実際の診

療がどのように行われているかについてアン

ケート調査を行い、症例の集積により解答を求

めるという調査研究を行うことをもうひとつの

目的とする。 

また新たに小児慢性特定疾患としてリンパ

管腫・リンパ管腫症が指定される機会が得られ

ていたが、そのための診断基準作成作業、また

必要な提言を行い、行政側と折衝を行い、小児

慢性特定疾患指定への準備を行うことも分担研

究班の主要な目的となった。 

 

Ｂ．研究方法 

１，ガイドラインの作成は基本的にMindsの診

療ガイドライン作成の手引き2014に則っ

て行っている。すなわち、分担研究者を

中心としてガイドライン作成チームが編

成され、SCOPEを作成の上、システマ

ティックレビューを行い、その結果に

沿ってガイドライン作成へと進む。3年の

研究期間内に完成したガイドラインを関

係各学会の承認、パブリックコメントも

集めたうえで公開する。 

対象の中心となっているリンパ管腫、

リンパ管腫症については、他に頚部・胸

部の難治性疾患研究班（臼井班）「小児

呼吸器形成異常・低形成疾患に関する実

態調査ならびに診療ガイドライン作成に

関する研究」において頚部・胸部の呼吸

障害を生じる症例に対する診療ガイドラ

イン作成をおこなっており、腹部と頚

部・胸部のガイドライン作成は作業時期

を揃えて進められる。また、形成外科

医、放射線科医が中心となっている三村

班「難治性血管腫・血管奇形・リンパ管

腫・リンパ管腫症および関連疾患につい

ての調査研究」においては軟部・体表に

おける診療ガイドラインを作成しつつあ

るため、これら3つの整合性につき配慮が

なされている。いずれも完成時期は2016

年度末が目標である。 

２，一方、ガイドライン作成作業において重要

臨床課題が検討されるが、そこでは実際

に文献を参照しても正解を得られない

様々な問題が挙げられることとなる。本

研究班ではそれらの課題につき回答を求

めることを目的としてWeb登録システムに

よる症例調査研究を行う。調査対象は日

本小児外科学会会員施設、その他関連す

る各学会へ依頼を行い、登録医の認証を

行った上でログイン可能とするシステム

を用い、腹部のリンパ管腫、リンパ管腫

症患者につき連結可能匿名化にて臨床情

報に関する調査を行う。web調査には既に

稼働している「リンパ管疾患情報ステー



ション」の研究者向けページを用いる。 

当研究についてはすでに中心となる国

立成育医療研究センター（承認番号：

596）、慶應義塾大学医学部（承認番号：

20120437）にて倫理審査を経ている。 

３，小児慢性特定疾患の診断基準作成において

は先行する研究班においてすでに吟味が

なされており、小児慢性特定疾患事業の

主旨と整合性が取れるように改編する作

業を行う。また生ずる問題に対して研究

班にて協議の上対応する。 

 

Ｃ．研究結果 

１，ガイドライン作成メンバー及びシステマ

ティックレビュー作業メンバーが決定し

た（別紙１）。重要臨床課題については5

月から7月にかけて主にメール審議にて話

し合いを進め、100あまりの臨床課題より

4つのクリニカルクエスチョンを選定し

た。 

 

CQ1：腹部リンパ管腫に硬化療法は有用か？ 

CQ2：臨床症状の乏しい腹部リンパ管腫は治療

すべきか？ 

CQ3：難治性乳び腹水に対して有効な治療は何

か？ 

CQ4：腹部リンパ管腫における合併症はどのよ

うなものか？ 

 

同時にSCOPEの作成を進め平成26年末に

はSCOPEは完成した（別紙２）。文献検索

については日本医学図書館協会と文献検索

に関する条件につき覚え書きを交わし検索

作業が開始されている。 

２，調査研究課題については前研究班「小児期

からの消化器系希少難治性疾患群の包括

的調査研究とシームレスなガイドライン

作成」においてすでにガイドライン用CQ

選定作業が開始されており、同時に診療

上ヒントになると考えられる調査課題は

以下の32項目が選定されていた。 

 

1、腹部リンパ管腫の種類と頻度は？ 2、

腹部リンパ管腫の難治性度の評価・診断基準

は？ 3、腹部リンパ管腫と診断した根拠は？ 

4、腹部リンパ管腫の症状・合併症は何か？ 

5、臨床症状、臨床所見と難治度は関連する

か？ 6、腹部リンパ管腫の画像診断にはMRI

を行うべきか？ 7、腹部リンパ管腫のフォ

ローはMRIで行うべきか？ 8、腹部リンパ管

腫の診断（病態の把握）に用いられる検査は？ 

9、臨床検査所見と難治度は関連するか？ 

10、腹部リンパ管腫の治療に手術は有用か？ 

11、腹部リンパ管腫の手術に腹腔鏡手術を積極

的に導入するべきか？ 12、腹部リンパ管腫の

治療にOK432局注は有用か？ 13、腹部リンパ

管腫の治療にブレオマイシン局注は有用か？ 

14、腹部リンパ管腫の治療にリンパ管静脈吻合

は有用か？ 15、腹部リンパ管腫の治療方法に

はどのような方法があるか？  16、腹部リン

パ管腫に対する有効な治療法は何か？ 17、腹

部リンパ管腫の手術適応はどのような場合か？ 

18、広範な腸間膜リンパ管腫は局注療法を第一

選択とする？ 19、難治性乳麋腹水、リンパ管

腫症に対してミノマイシン注入は有用か？ 

20、難治性乳麋腹水、リンパ管腫症に乳麋叢結

紮は有用か？ 21、腹部リンパ管腫の感染時に

は抗生剤投与を第一選択とするか？ 22、小児

腹部リンパ管腫のわが国における発生頻度

（数）は？ 23、腹部リンパ管腫の成因は？ 

24、出生前発見例の頻度（数）は？ 25、腹部

リンパ管腫の性差はどうなっているか？ 26、

胎児期発見のリンパ管腫はまず待機的に経過観

察か？ 27、腹部リンパ管腫は臨床症状がなけ



れば待機的に経過観察でよいか？ 28、腹部リ

ンパ管腫による死亡数はどれくらいか？ 29、

腹部リンパ管腫の治療合併症にはどのようなも

のがあるか？ 30、腹部リンパ管腫のある患児

の成長はどうなっているのか？ 31、出生時身

長体重は？（体重はあてにならない？） 32、

治療時の身長体重は？（体重はあてにならな

い？） 

 

本年度はこれらのquestionに対する回答を得

ることを目的とした調査項目の選定が行われた

（別紙３）。 

調査項目は本年度内にウェブ登録システム

として構築されて、他の研究班（臼井班）にお

ける頚部・胸部の調査と同時に平成27年度の幕

開けとともに調査が開始となる予定である。各

調査と平成22-23年度に行われた「重症・難治

性度診断基準作成のための調査」との関係は以

下の図の通りである。 

腹部リンパ管疾患調査研究構図  

リンパ管腫 
リンパ管奇形 
限局性リンパ管腫  

乳児の 
乳び胸水 

  

リンパ管腫症 
・ゴーハム病 

  

疾患名  

「重症・難治性度制定の
ための調査」 
修正版 

 
  

「リンパ管疾患情報ステーション」内　研究サイト  

乳児 
乳び胸水
調査 
 
 

リンパ管腫症 
・ゴーハム病 
症例登録 

 
  

「頸部・胸部リン
パ管腫」 
追加調査  

「腹部リンパ
管腫」 
追加調査  

病変部位選択  

疾患別 
登録  

部位別 
追加調査  

 

小児慢性特定疾患の新規呼吸器疾患として

「リンパ管腫・リンパ管腫症」が認定された。

診断基準はそれぞれの疾患境界を明確にしない

ものとした。これは既に平成27年1月に発効し

ている（意見書：資料４）。 

 

＜リンパ管腫・リンパ管腫症診断基準＞ 

リンパ管腫・リンパ管腫症とは、「１～複数の

リンパ嚢胞もしくは拡張したリンパ管が病変内

に集簇性（しゅうぞくせい）もしくは散在性に

存在する腫瘤性病変註１」であり、以下の3項

目のひとつ以上を満たす。 

A, 嚢胞内にリンパ液を含む註２。（生化学的

診断） 

B, 嚢胞壁がリンパ管内皮で覆われている。

（病理診断） 

C, 他の疾患が除外される。（画像診断） 

部位：病変は頭頸部・縦隔・腋窩等に多いが全

身どこにでも発生しうる。 

（註1）：リンパ管腫症はリンパ管腫様病変が

広範に存在し明らかな腫瘤を形成しないことも

ある。乳糜胸、乳糜心嚢液、乳糜腹水、骨融解

（ゴーハム病）などを呈することもある。 

（註2）：病変よりリンパ液の漏出を認める場

合も含む 病理組織検査を必須とする。ただ

し、実施が困難な場合、単純エックス線写真、

CT、MRIの所見を総合して診断する 

 

Ｄ．考察 

当分担研究班は平成25年度以前のリンパ管

腫、リンパ管腫症の実態調査研究を継承して結

成された。小児の腹部リンパ管疾患の情報を集

積して総括する作業が順調に進んでいる 

 

Ｅ．結論 

小児の腹部リンパ管疾患（リンパ管腫、リ

ンパ管腫症・ゴーハム病、乳び胸水）について

初めて大規模な調査研究が始められた。先行す

る研究のアドバンテージを生かして、スムース

な1年目の進捗が得られた。小児慢性特定疾患

として新たにリンパ管腫・リンパ管腫症が認定

され、2015年1月より施行された。当疾患が広

く国民に理解された第一歩であると考える。残

り2年の研究期間を加えて、ガイドライン作



成、調査研究ともに完成する見込みであり、今

後が期待される。 
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腫に対するプロプラノロール療法の臨床的検討 

第114回日本皮膚科学会（2014年5月29日 京

都） 

 

藤野明浩，青木一憲，黒田達夫，他．急性

呼吸障害を生じた頚部・縦隔リンパ管腫症例の

検討．第28回日本小児救急医学会学術集会

（2014年6月7日，横浜） 

 

小関道夫，堀友博，神田香織，加藤善一

郎，深尾敏幸，松岡健太郎，野坂俊介，藤野明

浩，黒田達夫：リンパ管腫症・ゴーハム病症例

の全国調査報告．第51回日本小児外科学会学術

集会（2014年7月18日 大阪） 

 

小関道夫，堀友博，神田香織，加藤善一

郎，深尾敏幸，松岡健太郎，野坂俊介，藤野明

浩，黒田達夫：リンパ管腫症・ゴーハム病症例

の全国調査報告．血管腫血管奇形研究会（2014

年7月20日 松本） 

 

小関道夫，堀友博，神田香織，川本典生，

加藤善一郎，深尾敏幸：当科における乳児血管

腫に対するプロプラノロール療法の臨床的検討 

第114回日本皮膚科学会（2014年5月29日 京

都） 

 

Michio Ozeki, Tomohiro Hori, Kaori Kanda, 

Eiko Matsui, Toshiyuki Fukao, Naomi Kondo, 

Kentaro Matsuoka, Shunsuke Nosaka, Akihiro 

Fujino, Tatsuo Kuroda, Nationwide Study of 

Lymphangiomatosis and Gorham-Stout disease in 

Japan. 第56回日本小児血液がん学会(2014年11

月30日，岡山) 

 

髙橋正貴，松岡健太郎，小関道夫，藤野明

浩，他．リンパ管関連疾患診断基準策定のため

の臨床病理学的検討．第103回日本病理学会総

会（2014年4月25日，広島） 

 

松岡健太郎，髙橋正貴，藤野明浩，他．リ

ンパ管奇形(Lymphatic malformation)の病理学的

鑑別．第34回日本小児病理研究会（2014年9月6

日，岡山） 

 

松岡健太郎，髙橋正貴，野坂俊介，他．縦

隔腫瘍の一例．第128回関東東海地区小児病理

カンファレンス（2014年6月20日，東京） 

 

木下義晶．新生児の難治性良性腫瘍の現状

と展望 奇形腫．第32回周産期学シンポジウム 

プレコングレス 奇形種 (平成26年2月7-8日

福岡) 

 

木下義晶，代居良太，川久保尚徳，宗崎良

太，田口智章．小児の難治性の良性腫瘍に対す

る治療戦略 難治性小児胚細胞腫瘍の解析と治

療戦略．第113回日本外科学会（平成26年4月3

日-5日 京都） 

 

木下義晶，江角元史郎，宗崎良太，永田公

二，林田真，家入里志，田口智章．新生児外科

手術における臍部アプローチ．第51回日本小児

外科学会（平成26年5月8日-10日 大阪） 

3．その他 

☆講演 

藤野明浩．リンパ管腫・血管腫．第30回日



本小児外科学会卒後教育セミナー（2014年5月

11日，大阪） 

 

☆特集 

日経メディカル 「複数の診療科で遭遇し

うる「リンパ管腫症」の実像」（小関道夫） 

2014/7/25掲載 

http://medical.nikkeibp.co.jp/leaf/mem/pub/re

port/201407/537642.html 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

なし 



厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

仙尾部奇形腫 
 

研究分担者 田尻 達郎 京都府立医科大学大学院医学研究科小児外科学 教授 

臼井 規朗 大阪府立母子保健医療センター小児外科 部長 

田村 正徳 埼玉医科大学総合医療センター 

小児科・総合周産期母子医療センター 教授 

左合 治彦 成育医療研究センター周産期・母性診療センター センター長 

野坂 俊介 成育医療研究センター放射線診療部 部長 

米田 光宏 大阪市立総合医療センター小児外科 部長 

宗崎 良太 九州大学病院先端医工学診療部 助教 

 

【研究要旨】 

仙尾部奇形腫とは、仙骨の先端より発生する奇形腫であり、時に巨大となり、多量出血、高

拍出性心不全やDICの原因となり、致死的となることがある。また急性期を脱し、腫瘍切除に

至っても、長期的にみて再発、悪性転化や排便障害・排尿障害・下肢の運動障害などが発症す

る症例もある。しかし、本疾患ではその希少性から、これまで明確な診療指針がなく、適正な

医療政策のために、適切な重症度分類や診断治療ガイドラインの確立が急務である。本研究班

は厚生労働科学研究費難治性疾患等克服研究事業「小児期からの希少難治性消化管疾患の移行

期を包含するガイドラインの確立に関する研究」のなかの一班であり、仙尾部奇形腫に関し

て、先行研究「胎児仙尾部奇形腫の実態把握・治療指針作成に関する研究」（Ｈ23－難治－一

般－042））の結果をうけて、3年間の間に「重症度分類に基づく診療ガイドラインの確立と情

報公開」を行うことを目的とする。 

ガイドライン作成の流れとしては、SCOPEをMINDSに基づいて作成しCQを設定、5名のガ

イドライン作成チームと、7名のシステマティックレビューチームにより、ガイドライン案を

作成し、public opinion求めて関係者を集めた公聴会を経て、最終的に学会の認定を得て確立さ

せる予定である。 

仙尾部奇形腫は、周産期治療の成績向上により患児の長期生存が得られるようになった現在

になって、遠隔期合併症の存在などが臨床上クローズアップされるようになってきた。そのよ

うな事実を背景に施行される仙尾部奇形腫に関する診断治療ガイドラインの作成は、我が国初

の試みであり、その臨床的価値、医療政策的意義は、極めて大であり、患児の予後の改善と医

療経済の節約につながると考えられる。 

 

研究協力者 

文野 誠久（京都府立医科大学） 

 

東 真弓（京都府立医科大学） 

加藤 稲子（埼玉医科大学総合医療センター） 



左 勝則（国立成育医療研究センター） 

杉浦 崇浩（静岡済生会総合病院） 

難波 文彦（埼玉医科大学総合医療センター） 

 

Ａ．研究目的 

仙尾部奇形腫とは、仙骨の先端より発生す

る奇形腫で、臀部より外方へ突出または骨盤腔

内・腹腔内へ進展し、充実性から嚢胞性のもの

まで様々な形態をとる。尾骨の先端に位置する

多分化能を有する細胞（Hensen’s node）を起

源として発生すると考えられており、３胚葉由

来の成分を含むため、骨・歯牙・毛髪・脂肪・

神経組織・気道組織・消化管上皮・皮膚などあ

らゆる組織を含むことがある。腫瘍が巨大にな

る場合も多く、多量出血、高拍出性心不全や

DICの原因となり、致死的となることがある。

また急性期を脱し、腫瘍切除に至っても、長期

的にみて再発、悪性転化や排便障害・排尿障

害・下肢の運動障害などが発症する症例もあ

る。 

しかし、本疾患ではその希少性から、これ

まで明確な診療指針がなく、適正な治療および

医療政策のために、適切な重症度分類や診断治

療ガイドラインの確立が急務である。 

本研究班は厚生労働科学研究費難治性疾患

等克服研究事業「小児期からの希少難治性消化

管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立

に関する研究」（代表：田口智章）のなかの一

班であり、仙尾部奇形腫に関して、先行研究

「胎児仙尾部奇形腫の実態把握・治療指針作成

に関する研究」（Ｈ23－難治－一般－042））

の結果をうけて、「重症度分類に基づく診療ガ

イドラインの確立と情報公開」を目的とする。

研究期間は、平成26年〜28年の3年間である。 

 

Ｂ．研究方法 

Mindsに指導を仰ぎながら、必要に応じた調

査研究、診断基準と重症度分類、ガイドライン

の作成を実施する。遠隔期とくに、移行期や成

人期医療に関する提言も行う。医療経済的に

は、ガイドライン整備により診断治療指針が標

準化され、試行錯誤のための多くの医療資源を

投入しなくても済み、医療経済の節約に貢献で

きる、また難病の集約化にも貢献できると考え

られる。 

【ガイドライン作成の流れ】 

・SCOPEをMINDSに基づいて作成しCQを設定

する。 

・診療ガイドライン作成に係る役割分担として

は、ガイドライン統括委員会に田尻（班

長）が該当し、ガイドライン作成チームと

して、田尻（班長）、臼井（副班長）、田

村、左合、野坂があたり、システマティッ

クレビューチームに米田、加藤、杉浦、

左、宗崎、東、文野が当たる。 

・スケジューリングとしては、平成26年中に

SCOPEを完成させるとともに、CQに基づい

て文献検索を行い、平成27年にシステマ

ティックレビューおよびガイドライン案を

作成し、平成28年にpublic opinion求めて関係

者を集めた公聴会を経て、最終的に学会の

認定を得て確立させる。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は、代表者である田口智章の施設の

倫理委員会の承認の元に実施する。 

情報収集を行う場合は、患者番号で行い患

者の特定ができないようにし、患者や家族の個

人情報の保護に関して十分な配慮を払う。 

また、患者やその家族のプライバシーの保

護に対しては十分な配慮を払い、当該医療機関

が遵守すべき個人情報保護法および臨床研究に

関する倫理指針に従う。 

なお本研究は後方視的観察研究であり、介



入的臨床試験には該当しない。 

 

Ｃ．研究結果 

先行研究である「胎児仙尾部奇形腫の実態

把握・治療指針作成に関する研究」（Ｈ23－難

治－一般－042））では、国内主要施設で出生

前診断された仙尾部奇形腫についての治療の実

態と自然歴に関してのデータが収集され、胎児

治療を含めた周産期の治療指針の基盤となる情

報を集積して、患児を合併症なく救命するため

の集学的治療指針の作成が行われた。結果とし

ては、生命予後不良因子として、31週未満出

生、腫瘍に充実部分が多い、未熟奇形腫、腫瘍

サイズ、腫瘍増大速度、胎児水腫、腫瘍径/児

頭大横径比などが挙げられ、手術例の約16%に

周術期合併症を認め、退院例の約18%に排尿・

排便障害や下肢運動障害などの術後後遺症を認

めた。再発例は生存退院例の9.7%に認められ

た。これらの結果を受けて、英文として

は、 ”Impact of the histological type on the 

prognosis of patients with prenatally diagnosed 

sacrococcygeal teratomas: the results of a 

nationwide Japanese survey” (Yoneda et al. Pediatr 

Surg Int, 2013) 、 ”Outcomes of prenatally 

diagnosed sacrococcygeal teratomas: the results of 

a Japanese nationwide survey” (Usui et al. J 

Pediatr Surg, 2012)の2編が、和文では、「本邦

で胎児診断された仙尾部奇形腫の生命予後に関

する検討」（金森ら。日小外誌、2012）、「胎

児診断された仙尾部奇形腫の胎児治療の適応と

予後」（宗崎ら。小児外科、2013）の2編が発

表された。そして、これらの結果を十分に検討

した上で、今後のガイドライン作成計画が立案

された。 

平成26年度の研究進捗については、概ね予

定どおりに進行した。以下、それぞれの進捗と

今後の予定を示す。 

1) 平成26年6月13日：第1回仙尾部奇形腫班

会議にて、方向性およびスケジュールを

決定。 

（資料1：議事録参照） 

2) 平成26年12月末：仙尾部奇形腫診療ガイ

ドラインSCOPEを決定。 

（資料2：SCOPE参照） 

3) 平成27年前半まで：文献検索を聖路加国

際大学学術情報センター図書館に依頼

し、エビデンスを選出、システマティッ

クレビューを終了させる予定。 

（資料3:文献検索依頼覚書参照） 

4) 平成27年末まで：仙尾部奇形腫診療ガイ

ドライン策定・改訂予定。 

5) 平成28年中に：仙尾部奇形腫診療ガイド

ラインの日本小児外科学会での承認予

定。 

 

Ｄ．考察 

仙尾部奇形腫は、周産期治療の成績向上に

より患児の長期生存が得られるようになった現

在になって、遠隔期合併症の存在などが臨床上

クローズアップされるようになってきた。その

ような事実を背景に施行される仙尾部奇形腫に

関する診断治療ガイドラインの作成は、我が国

初の試みであり、その臨床的価値、医療政策的

意義は、極めて大である。しかし、稀少疾患で

あるため、十分なエビデンスレベルが担保され

た文献や資料は多くない。実臨床においては必

ずしもエビデンスレベルの高さが推奨の強さに

なるわけではなく、本疾患独自の問題点であ

る、腫瘍栄養血管の先行処理やIVR治療、長期

予後などを包括して、和文や症例報告なども盛

り込んで、レビューを行っていく必要があるこ

とが認識された。 

 

Ｅ．結論 



胎児期・新生児期や小児期に発症し、成人

に至るまで排便障害などの消化管障害をきたし

慢性的な経過をとることがある本疾患では、重

症度分類や治療のガイドラインの確立が急務で

ある。しかし、消化管の希少難治性疾患は各施

設の症例数が少なく、診断法と治療法が確立さ

れておらず試行錯誤している症例が多い。本研

究により全国調査のデータに基づく重症度によ

る治療法の階層化およびガイドラインが確立さ

れれば、患児の予後の改善と医療経済の節約に

つながると考えられる。 
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分担研究報告書 

非特異性多発性小腸潰瘍症 
 

研究分担者 内田 恵一 三重大学 消化管・小児外科 准教授 

中島 淳 横浜市立大学附属病院  消化器内科 教授 

位田 忍 大阪府立母子保健総合医療センター 消化器・内分泌科 部長 

牛島 高介 久留米大学医療センター 小児科 准教授 

 

【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。成人領域・

小児領域いずれにおいても非常に稀少かつ難治性の疾患である。病因は未解明な点が多く、今

回は小児科・小児外科領域の専門施設を中心にアンケートをFAXにて送付し、本邦における臨

床像や治療の実態調査を行った。４症例と少数ではあるが、発症年齢が１歳時の症例も認めら

れ、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、２例で遺伝子異常が明らかとなった。 

 

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。成人領域・

小児領域いずれにおいても非常に稀少かつ難治

性の疾患である。病因は未解明な点が多く、今

回は小児科・小児外科領域の専門施設を中心に

アンケートをFAXにて送付し、本邦における臨

床像や治療の実態調査を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

本邦における小児栄養消化器肝臓学会運営委

員施設30施設と小児外科学会認定・教育関連施

設138施設（重複2施設）に1次アンケートを

FAXし、返信があった施設にはさらに2次アン

ケートにて患者背景や臨床像、治療に関して調

査をおこなった。 

また、非特異性小腸潰瘍症に関しては3次調

査を行った。さらに、各施設の倫理委員会の審

査ののち、集積患者のDNAエクソーム解析を

行った。 

 

Ｃ．研究結果 

登録された12症例の内訳は以下の通りであっ

た。 

10施設から12症例が集計された。初期検討に

おいて非該当症例を除外すると、単純性潰瘍症

例は2症例、非特異性多発性小腸潰瘍症例は4症

例、その他の原因不明の小腸潰瘍症例は1症

例、顕微鏡的大腸炎は無かった。 

非特異的小腸潰瘍症４例の検討において、平

成21年度の日比班による「原因不明の小腸潰瘍

症の実態把握、疾患概念、疫学、治療体系の確

立に関する研究」班の、「非特異性多発性小腸

潰瘍症コンセンサスステートメント」の診断基



準の項目に関して、合致するかを再確認し、家

族歴・血族結婚の有無を質問した。結果を以下

に示す。 

4例の性別は、女児3例男児1例、発症年齢が1

歳、1歳8か月、4歳8か月、7歳で、初発症状

は、貧血、低蛋白血症、腹痛であった。臨床経

過中に、貧血、低蛋白質血症、便鮮血は全例陽

性の既往があった。他には、成長障害、糖尿

病、メッケル憩室切除の既往があった。聞き取

り調査では、家族歴、血族結婚は認めなかっ

た。2例に十二指腸潰瘍の既往があった。 

小腸の潰瘍の特徴は、3～30個の浅い円形地

図状潰瘍が、おもに回腸に存在し、輪走・斜走

していた。生検で肉芽種は認めず、結核、ベー

チェット、アレルギー腸炎などの所見は無かっ

た。 

治療は鉄剤投与などの対症療法が主体である

が、栄養療療法、中心静脈栄養、そして、5-

ASA、アザチオプリン、インフリキシマブなど

の投与がされていた。初発時からの経過が10年

を超えている2例では、回腸切除や回腸狭窄解

除術がされていた。 

現在の症状は、2例では貧血や低蛋白血症も

改善し、2例で貧血が認められている。鉄剤や

胃酸分泌抑制剤などの対症療法が継続されてい

る。 

いずれも先のコンセンサスステートメントに

合致する症例であった。 

４症例においてエクソーム解析を行い、1例

ではSLCO2A1遺伝子のc.940+1G>Aとc.664G>A

のコンパウンドヘテロ変異を、もう1例で

SLCO2A1遺伝子のc.940+1G>Aのホモ変異が認

められた。 

 

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本

研究より明らかとなった。本邦における推定患

者160人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。本調査は少数ではあるが

4例集積し、1歳からの発症例も認められ、4例

中2例で上記の遺伝子変異を認めた。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

例では、本症を念頭に置く必要がある。 

 

Ｅ．結論 

難治性稀少疾患である本疾患の病態解明には

症例集積および実態調査は必要不可欠であり、

今後さらなる症例集積が望まれる。 

 

Ｆ．研究発表 

1．論文発表 

英文論文化を予定している。 

 

2．学会発表 

平成26年5月の第51回日本小児外科学会での

発表を行った。 

平成27年2月の第15回日本小児IBD研究会で

発表を行った。 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

なし 
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分担研究報告書 

先天性吸収不全症 
 

研究分担者 位田 忍   大阪府立母子保健総合医療センター 診療局長(内科系) 

虫明 聡太郎 近畿大学医学部奈良病院・小児科 教授 

工藤 孝広  順天堂大学 小児科 准教授 

松井 陽   聖路加国際大学 看護学部 特任教授 

新井 勝大  国立成育医療研究センター・消化器科 医長 

工藤 豊一郎 成育医療研究センター 器官病態系内科部 肝臓内科医長 

米倉 竹夫  近畿大学医学部奈良病院・小児外科 教授 

土岐 彰   昭和大学医学部・外科学講座小児外科学部門 教授 

永田 公二  九州大学病院・総合周産期母子医療センター 助教 

玉井 浩   大阪医科大学・小児科学 教授 

 

【研究要旨】 

小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究の

一環として先天性吸収不全症を取り上げた。全国の実態を知るために一次調査票を全国の小児

科関連610施設、小児外科関連98施設に郵送し19疾患について診療経験のあるなしと例数を記

載する形で調査した。対象期間：平成17年1月〜平成26年12月までの10年間とし、調査期間は

平成26年11月から27年1月で、回収率は小児関連で407施設（66.7%）、小児外科関連61施設

（62.2%）であった。報告症例数は、乳児難治性下痢症 56例、ミトコンドリア呼吸鎖異常症

34例、Shwachman-Diamond症候群 26例、先天性クロール下痢症 20例、原発性リンパ管拡張

症 15例、多発性内分泌腺腫症 14例、IPEX症候群･自己免疫性腸症 7例、果糖吸収不全症 5

例、先天性ナトリウム下痢症 4例、先天性乳糖不耐症 3例、無βリポ蛋白血症 2例、VIP産生

腫 2例、グルコース・ガラクトース吸収不全症 2例、微絨毛封入体病 2例、ショ糖・イソ麦芽

糖分解酵素欠損症 1例、セリアック病 1例、リパーゼ欠損症 1例、エンテロキナーゼ欠損症と

Tufting enteropathyは症例がなかった。今後、二次調査を行い疾患の診断法、治療法や予後を

検討し、診療ガイドラインを確立し登録およびフォローアップ体制の構築方向に研究を進めて

いく。 

 

研究協力者 

石井 智浩（近畿大学） 

 

Ａ．研究目的 

先天性の吸収不全症は、吸収されるべき栄養

を腸管から失う稀な病態である。小腸刷子縁酵

素の異常である二糖類（乳糖、蔗糖・イソ麦芽

糖）分解酵素欠損症、トランスポーターの異常

であるグルコース・ガラクトース吸収不全症、

果糖吸収不全症、先天性クロール下痢症、先天



性ナトリウム下痢症、その他として腸上皮細胞

内に微絨毛封入体をみる先天性微絨毛萎縮症、

接着分子異常による腸上皮異形成症（tufting 

enteropathy）、腸リンパ管拡張症、成因不明の

乳児難治性下痢症など原因は多彩である。 

症状は、刷子縁酵素、トランスポーターの異

常症では、生後早期、あるいは胎児期からの著

しい下痢に伴って各栄養成分の吸収不全や喪失

を呈する。 

先天性微絨毛萎縮症では全ての栄養素と電解

質の欠乏とアシドーシスをきたす。腸リンパ管

拡張症では低タンパク血症に伴う浮腫を呈しす

る。乳児難治性下痢症では生後早期より著しい

下痢が遷延し、成長発育障害を呈する、重症な

疾患を多く含んでいる。栄養成長を維持するた

めに経静脈栄養による補助を必要とすることが

多い。しかし、わが国の実態は明らかでない

し、治療法や予後の検討はされていない。 

本研究斑の目的は、１）全国調査を行い、実

態を把握することさらに、２）二次調査、再調

査を行い治療や予後の検討を行う。それをもと

に３）診断基準作成し４）ガイドライン作成

５）登録およびフォローアップ体制の構築をす

ることである。今年度はまず全国調査を行い、

実態を把握することが目的である。 

 

Ｂ．研究方法 

「先天性吸収不全症の全国調査」一次調査票

を全国の小児科関連610施設、小児外科関連98

施設に郵送し19疾患（後述）について診療経験

のあるなしと例数を記載する形で調査した。対

象期間：平成17年1月〜平成26年12月までの10

年間とした。また調査期間は調査期間は平成26

年11月から27年1月であった。 

一次調査は主治医へ問い合わせる方法で個人

情報は含まないことから、倫理面の配慮はして

いない。 

 

Ｃ．研究結果 

１）回収率 

小児科関連610施設、小児外科関連98施設か

らそれぞれ 407施設（ 66.7%）、 61施設

（62.2%）の回答を得た。 

２）症例数 

乳児難治性下痢症 56例 

ミトコンドリア呼吸鎖異常症 34例 

Shwachman-Diamond症候群 26例 

先天性クロール下痢症 20例 

原発性リンパ管拡張症 15例 

多発性内分泌腺腫症 14例 

IPEX症候群・自己免疫性腸症 7例 

果糖吸収不全症  5例 

先天性ナトリウム下痢症  4例 

先天性乳糖不耐症   3例 

無βリポ蛋白血症   2例 

VIP産生腫瘍  2例 

グルコース・ガラクトース吸収不全症  2例 

微絨毛封入体病  2例 

ショ糖・イソ麦芽糖分解酵素欠損症   1例 

セリアック病  1例 

リパーゼ欠損症  1例 

エンテロキナーゼ欠損症  0例 

Tufting enteropathy  0例 

 

Ｄ．考察 

今回初めての全国調査である。全国のおもな

小児関連施設小児外科関連施設への働きかけで

出てきた症例数は少なく、希少疾患であること

が確認された貴重な調査となった。しかし回収

率が60％強であり、全国の実数把握をするには

もう少し個別の対応により回収率の増加をはか

る必要がある。 

さらに二次調査を疾患別の調査票様式を作成

し、疾患の実態を明らかにしていく意義は大き



い。 

二次調査票の様式については 

・患者プロファイル項目追加：発症時年齢、初

発症状、確診・疑診 

・症候と診断：疾患別に小児慢性特定疾患（小

慢web）、または難病情報センターHPなどよ

り入手可能な「診断基準」または「手引き」

を利用した様式を用意し、それぞれに添付す

る。 

・治療：疾患別に主な治療薬、治療法を列挙

し、チェックボックスを利用して回答しても

らいやすい様式を用意する 

・補助栄養療法（PN, EN）：経腸栄養（EN）

の種類として、「経口、経管（経鼻、胃瘻、

小腸瘻）」を選択するよう項目を追加しさら

に 

・転帰：入院、在宅、就学（普通学級、特別支

援学級、特別支援学校）、就労、および思春

期の発来などについての記載欄を作成し、 

これらすべてにより疾患の診断法・治療法・

予後を明らかにし、診断基準、診療ガイドラ

イン作成を行う。 

 

Ｅ．結論 

全国で初めての先天性吸収不全症の実態調査

を施行した。小児科関連610施設、小児外科関

連98施設に調査票を郵送し、疾患の経験のある

なしを聞いた。それぞれ407施設（66.7%）、61

施設（62.2%）の回収率で、19疾患において56

例から0例の症例数が報告された。今後二次調

査を行い診断・治療・予後についての詳細を検

討しガイドラインの確立に向けて検討していく

予定である。 

 

Ｆ．研究発表 

1．論文発表 

なし 

2．学会発表 

なし 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

なし 
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分担研究報告書 

小腸移植の適応基準 
 

分担研究者 福澤 正洋 大阪府立母子保健総合医療センター 総長 

上野 豪久 大阪大学大学院 医学系研究科 小児成育外科 助教 

和田 基   東北大学大学院医学系研究科小児外科学分野・小児外科学 准教授 

古川 博之  旭川医科大学医学部・外科学講座消化器病態外科学分野 教授 

上本 伸二  京都大学大学院医学研究科外科学講座肝胆膵・移植外科学分野・ 

肝臓外科／肝臓移植・小腸移植／小児外科 教授 

星野 健   慶應義塾大学医学部・小児外科 准教授 

阪本 靖介 熊本大学大学院生命科学研究部 小児外科・移植外科 講師 

 

【研究要旨】 

［研究目的］本研究の目的は、小児期からの希少難治性消化肝疾患の究極の治療である小腸移

植を推進していくための基礎的資料を得るため、その実態を明らかにする必要があるため、小

腸移植の適応基準を策定し、今後の希少難治性消化管疾患の治療水準の向上を求めることであ

る。 

［研究方法］欧米における小腸移植の適応基準について調査を行ない、すでに実施している小

腸登録事業、腸管不全登録事業のデータを利用し、国内での小腸移植の実態に合わせて、適応

基準についての検討を行った。 

［研究結果］適応疾患としては1．短腸症 下記疾患およびその治療の結果生じた栄養吸収障害

のため電解質、主要栄養素、微量元素などの維持を中心静脈栄養に依存する状態。2．機能的

難治性腸管不全 改善が期待できない小腸蠕動運動または消化吸収能の異常のために健常な小

腸機能が保たれていない状態とした。 除外基準としては 移植希望者としては基礎疾患が良

性であること。再発の徴候がなく完治していると判断される場合は禁忌としない。また、伝染

性の活動性の感染症を有する者（HIVを含む）は除外する。 年齢基準としては 原則として65

歳以下が望ましいとした。 

適応基準として次のものを策定した。1.中心静脈栄養の合併症として、a.中心静脈栄養による

肝障害 b.中心静脈の閉塞 c.頻回のカテーテル敗血症入院が必要なカテーテル敗血症が年2回

以上 d.輸液管理によっても頻回の重篤な脱水症または腎障害 2. 先天性粘膜異常や超短腸

症などの高リスク症例 3.頻回に入院を繰り返す 高い罹病率 

［結論］本邦における小腸移植は、海外より優れた成績を示しているものの症例数は極めて限

られている。小腸移植の適応基準を策定することにより小腸移植を必要とする患者を抽出分類

し、今後ガイドラインの作成に関与することが期待できる。 

 



研究協力者 

岡島 英明（京都大学） 

松浦 俊治（九州大学） 

 

Ａ．研究目的 

小児期からの希少難治性消化肝疾患のうち

重症腸管不全については、小腸移植によって救

命することができる。しかし、診断治療に難渋

しているのが現状である。現在のところ実施数

は25例程度である。小腸移植は保険適用となっ

ておらず、海外に比してその件数は大きく後れ

を取っている。 

しかし、小腸移植の成績向上と保険適応に

向けての基礎的資料を得るため、小腸移植の適

応基準を策定する必要がある。 

治療指針の標準化によって一層救命率の向

上が期待でき、小腸移植の保険適用を考える基

礎資料の作成および小腸移植の医療経済的な効

率化をも企図している。 

 

Ｂ．研究方法 

欧米における小腸移植の適応基準について

調査を行った。すでに実施している小腸登録事

業、腸管不全登録事業のデータを利用し、国内

での小腸移植の実態に合わせて、適応基準につ

いての検討を行った。腸管不全登録、小腸移植

登録のデータ収集については以下の通り行われ

た。 

１）基本デザイン 

小腸移植実施症例に対しての観察研究とす

る。日本小腸移植研究会に実施報告された症例

を対象とし、症例の登録ならびに試料の登録を

行う。データセンターより１症例あたり１部の

症例登録票、１試料あたり１部の登録を依頼す

る。各実施施設は連結可能匿名化を行った上で

Web上でデーターセンターのサーバーに症例を

登録する。 

２）対 象 

小腸移植実施症例： 

小腸移植を実施された全症例を対象とす

る。（目標症例数：20例以上） 

３）評価方法 

プライマリアウトカム：１年生存、中心静

脈栄養離脱、最終生存確認日 

観察項目：腸管機能の所見、中枢静脈ルー

トする所見、臓器合併症の所見、成長に関する

所見、手術に関する所見、投与された薬剤、予

後に関する所見などについて観察研究をおこな

う。また、実施された小腸生検試料についても

病理所見、病理写真、使用している免疫抑制剤

等の共有化を行う。本研究は観察研究であるた

め、研究対象者から同意を受けることを要しな

いが、研究者代表者はホームページによって必

要な事項を情報公開することとする。 

 

Ｃ．研究結果 

2001年のPediatric Transplantation誌による

と、米国の移植学会においては小児肝移植の適

応が以下のように定められている。 

 

 

1. Failure of HPN 

1a. Impending (total bilirubin 3–6 mg/dL, 



progressive  thrombocytopenia, and 

progressive splenomegaly) or overt liver 

failure (portal 

hypertension,hepatosplenomegaly, hepatic 

fibrosis, or cirrhosis)  because of 

parenteral nutrition-liver injury 

1b. Central venous catheter (CVC)–related 

thrombosis of 2 central veins 

1c. Frequent central line sepsis: 2 

episodes/year of systemic sepsis secondary 

to line infections requiring hospitalization; a 

single episode of line-related fungemia; 

septic shock or acute respiratory distress 

syndrome 

1d. Frequent episodes of severe dehydration 

despite intravenous fluid in addition to HPN 

 

2. High risk of death attributable to the 

underlying disease 

2a. Desmoid tumors associated with familial 

adenomatous polyposis 

2b. Congenital mucosal disorders (eg, microvillus 

atrophy, intestinal epithelial dysplasia) 

2c. Ultra short bowel syndrome (gastrostomy, 

duodenostomy, residual small bowel 10 cm 

in infants and 20 cm in adults) 

 

3.  Intestinal failure with high morbidity or low 

acceptance of HPN 

3a. Intestinal failure with high morbidity 

(frequent hospitalization, narcotic 

dependency) or inability to function (eg, 

pseudo-obstruction, high outputstoma) 

3b. Patient’s unwillingness to accept long-term 

HPN (eg, young patients) 

 

A. Absolute 

a1. Nonresectable malignancy (local or 

metastatic) 

a2. Severe congenital or acquired immunologic 

deficiencies 

a3. Advanced cardiopulmonary disease 

a4. Advanced neurologic dysfunction 

a5. Sepsis with multisystem organ failure 

a6. Major psychiatric illness 

a7. Demonstrated patient noncompliance with 

medical recommendations 

a8. Insufficient vascular patency for central 

venous access for 6 months after ITx 

 

B. Relative 

b1. Age older than 65 years (depending on 

associated vascular, cardiac, and 

respiratory disease) 

b2. History of cancer in the past 5 years 

(depending on the judgment of the 

oncologist) 

b3. Physical debilitation (risk of poor survival 

after ITx) 

b4. Lack of family support (risk of low 

compliance after ITx) 

 

これらの基準を本邦の実情に合わせ設定す

ると以下のように策定できる。 

まずは、適応疾患としては以下の通りとな

る。 

１）短腸症 

下記疾患およびその治療の結果生じた栄養

吸収障害のため電解質、主要栄養素、微量元素

などの維持を中心静脈栄養に依存する状態 

①中腸軸捻転  

②小腸閉鎖症  

③壊死性腸炎  

④腹壁破裂・臍帯ヘルニア  



⑤上腸間膜動静脈血栓症  

⑥クローン病  

⑦外傷  

⑧デスモイド腫瘍  

⑨腸癒着症 

 

２）機能的難治性腸管不全 

改善が期待できない小腸蠕動運動または消

化吸収能の異常のために健常な小腸機能が保た

れていない状態 

 

①慢性特発性偽小腸閉塞症  

②広汎腸無神経節症  

③巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症 

④腸管神経節細胞僅少症 

⑤micro villus inclusion 病  

⑥その他 

 

除外基準としては以下の基準が設定でき

る。 

1. 移植希望者（レシピエント） 

基礎疾患が良性であること。ただし、悪性

腫瘍の治療終了後の観察期間において再発の徴

候がなく完治していると判断される場合は禁忌

としない。伝染性の活動性の感染症を有する者

（HIVを含む）は除外する。 

 

2. 年齢 

原則として65歳以下が望ましい。 

 

適応基準としては以下の基準が設定でき

る。 

1. 中心静脈栄養の合併症 

①中心静脈栄養による肝障害 

血清ビリルビン値が2.0 mg/dl以上を持続、ま

たは門脈圧亢進症、肝線維化、肝硬変など肝障

害がある状態 

②中心静脈の閉塞 

2か所以上の中心静脈*の閉塞 

（*中心静脈：左右の内頸静脈、鎖骨下静

脈、大腿静脈の計6本） 

③頻回のカテーテル敗血症 

入院が必要なカテーテル敗血症が年2回以上 

真菌血症でseptic shock またはARDS（acute 

respiratory distress syndrome）のエピソード 

④輸液管理によっても頻回の重篤な脱水症

または腎障害 

 

2. 高リスク症例 

①先天性粘膜異常（micro villus inclusion 病, 

intestinal epithelial dysplasia） 

②超短腸症(残存小腸：小児10ｃｍ未満、成

人20ｃｍ未満)  

  

3. 高い罹病率（High morbidity） 

頻回に入院を繰り返す 

優先順位としては以下の順位設定とする。 

医学的緊急度：Status 1を最優先とし、次に

Status2、Status3の順に優先する。  

 

Status 1:中心静脈栄養法の維持が不可能になっ

た状態。 

鎖骨下・内頸・大腿静脈などの一般的静脈

より中心静脈へのアクセスが不可能になった患

者。特殊な静脈を介する栄養法を用いざるを得

なくなった患者を含む。  

 

Status 2:血清ビリルビン値の高値持続と、肝臓

障害が進行しつつある状態。 

肝生検組織にて胆汁うっ滞・線維化・肝細

胞障害などを伴っており、血清総ビリルビン値

が2.0 mg/dl以上を持続しているが、小腸移植に

よりこれらの改善が期待しうる患者。  

 



Status 3:中心静脈栄養法の維持が不可能になり

つつある状態。 

 

Ｄ．考察 

小腸移植の登録事業は現在まで小腸移植研

究会によって続けられ、2014年に第6回目の登

録集計の公表が行われている。現在、登録事業

の参加施設は、東北大学、慶應義塾大学、京都

大学、大阪大学、九州大学と5施設にわたり、

国内で行われた小腸移植の全症例が登録され追

跡調査が行われている。 

腸管不全登録においても100例を超える症例

が追跡調査されていて国内随一の腸管不全の追

跡調査である。 

2008年に欧米で行われた腸管不全患者の追

跡調査においては次の結果となっている。 

 

 

 

 

今後、腸管不全患者の登録、追跡調査を行

い小腸移植が必要とされている患者が適切に移

植施設に紹介されることと考える。また、今回

の適応基準に照らし合わせて患者を選別しより

本邦の実情に合った適応基準とガイドラインの

策定を行うことが重要だと考える。 

 

Ｅ．結論 

本邦における小腸移植は、海外より優れた

成績を示しているものの症例数は極めて限られ

ている。小腸移植の適応基準を策定することに

より小腸移植を必要とする患者を抽出分類し、

今後ガイドラインの作成に関与することが期待

できる。 
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分担研究報告書 

疾患登録やフォローアップ体制の構築について 
 

 

研究分担者 北岡 有喜 京都医療センター 医療情報部長 

 

【研究要旨】 

小児期からの希少難治性消化管疾患は、ヒルシュスプルング病類縁疾患、ヒルシュスプルン

グ病、非特異性多発性小腸潰瘍症、先天性吸収不全症、仙尾部奇形腫、腹部リンパ管腫など、

胎児期・新生児期や小児期に発症し成人に至る長期的な経過をとるものが多い。これらの疾患

は特定疾患の４条件をいずれも満たすものが多く含まれているが、特定疾患に指定されていな

い。したがってこれらの疾患に適切な医療政策を施行していただくために、関連する７つの学

会・研究会およびNCDと連携し、Mindsに指導を仰ぎながら、全国調査による病態把握と適切

な疾患分類に基づく診断基準や重症度分類の作成、移行期、成人期までを包含する診断治療の

ガイドラインを作成することが本研究事業の目的である。 

本目的を達成するためには、全国調査による病態把握と適切な疾患分類に基づく診断基準や

重症度分類の作成、移行期、成人期までを包含する診療情報データベース基盤を構築し、情報

収集し、分析することが必要である。 

分担研究者が考案・開発した「ポケットカルテ」は、本邦で実稼働中のクラウド型個人向け

健康･医療･福祉･介護情報管理（Personal Health Records: PHR）サービスである。2008年の

サービス開始以降、昨年末時点でフルサービス利用者数は45,000人を越え、電子版透析手帳な

ど緊急事態対応のための限定利用者数を加えると80,000人を越える。この「ポケットカルテ」

に「電子版母子手帳」および「NICU退院手帳」機能を追加予定としていたが、本研究事業研

究代表者名の田口智章氏より、このNICU退院手帳機能に、ヒルシュスプルング病類縁疾患、

ヒルシュスプルング病、非特異性多発性小腸潰瘍症、先天性吸収不全症、仙尾部奇形腫、腹部

リンパ管腫など、胎児期・新生児期や小児期に発症し成人に至る長期的な経過をとる希少難治

性消化管疾患のフォローアップ機能の追加実装と、その利用による全国に居住する対象者の全

数登録による病態把握と適切な疾患分類に基づく診断基準や重症度分類の作成、移行期、成人

期までを包含する診療情報データベース収集基盤構築の依頼があり、「ポケットカルテ」上に

同機能を実装するための要求仕様作成とテスト実装を行った。 

 

Ａ．研究目的 

分担研究者が考案・開発した「ポケットカ

ルテ」クラウドに実装中のNICU退院手帳機能

に、ヒルシュスプルング病類縁疾患、ヒルシュ

スプルング病、非特異性多発性小腸潰瘍症、先

天性吸収不全症、仙尾部奇形腫、腹部リンパ管

腫など、胎児期・新生児期や小児期に発症し成

人に至る長期的な経過をとる希少難治性消化管



疾患のフォローアップ機能の追加実装と、その

利用による全国に居住する対象者の全数登録に

よる病態把握と適切な疾患分類に基づく診断基

準や重症度分類の作成、移行期、成人期までを

包含する診療情報データベース収集基盤を構築

する。 

 

Ｂ．研究方法 

本邦で実稼働中のクラウド型個人向け健康･

医療･福祉･介護情報管理（PHR）サービス「ポ

ケットカルテ」に実装中のNICU退院手帳機能

を基板システムとして、ヒルシュスプルング病

類縁疾患、ヒルシュスプルング病、非特異性多

発性小腸潰瘍症、先天性吸収不全症、仙尾部奇

形腫、腹部リンパ管腫など、胎児期・新生児期

や小児期に発症し成人に至る長期的な経過をと

る希少難治性消化管疾患のフォローアップ機能

の追加実装と、その利用による全国に居住する

対象者の全数登録による病態把握と適切な疾患

分類に基づく診断基準や重症度分類の作成、移

行期、成人期までを包含する診療情報データ

ベース収集基盤を構築するために、情報収集項

目や表示様式などの要求仕様作成とテスト実装

を行った。 

 

（倫理面への配慮） 

本分担研究では対象研究無し 

 

Ｃ．研究結果 

1. 基盤となる「ポケットカルテ」の「NICU

退院手帳」を平成26年12月に構築した。

（別紙１） 

2. 「NICU退院手帳」の運用開始のための患

児保護者向けパンフレットを平成26年12

月に作成した。（別紙２） 

3. 「NICU退院手帳」を平成27年4月に本番運

用開始予定である。 

4. 「NICU退院手帳」へサンプル疾患の登録

と長期フォローアップ体制（現時点では

サンプル疾患としてヒルシュスプルング

病類縁疾患を想定）を平成27年4月に実装

予定である。 

5. 「NICU退院手帳」へ実装したサンプル疾

患の登録と長期フォローアップ体制の運

用を平成27年10月に開始予定である。 

6. 平成28年4月以降、サンプル疾患以外の希

少難治性消化管疾患症例の登録と長期

フォローアップ体制を順次展開予定であ

る。 

 

Ｄ．考察 

本邦で実稼働中のクラウド型個人向け健康･

医療･福祉･介護情報管理（PHR）サービス「ポ

ケットカルテ」に実装中のNICU退院手帳機能

を基板システムとして利用することにより、新

たなシステムを一から構築する場合に比べて、

極めて短時間にかつ極めて低コストで希少難治

性消化管疾患症例の登録と長期フォローアップ

体制を構築・運用出来る可能性を証明できた。 

 

Ｅ．結論 

クラウド型個人向け健康･医療･福祉･介護情

報管理（PHR）サービス「ポケットカルテ」に

実装中のNICU退院手帳機能基板に、ヒルシュ

スプルング病類縁疾患、ヒルシュスプルング

病、非特異性多発性小腸潰瘍症、先天性吸収不

全症、仙尾部奇形腫、腹部リンパ管腫など、胎

児期・新生児期や小児期に発症し成人に至る長

期的な経過をとる希少難治性消化管疾患のフォ

ローアップ機能の追加実装と、その利用による

全国に居住する対象者の全数登録による病態把

握と適切な疾患分類に基づく診断基準や重症度

分類の作成、移行期、成人期までを包含する診

療情報データベース収集基盤を構築するための



要求仕様作成とテスト実装を行った。 

平成27年10月以降、サンプル疾患以外の希

少難治性消化管疾患症例の登録と長期フォロー

アップ体制を順次展開予定である。 

 

Ｆ．研究発表 

1．論文発表 

北岡有喜.根拠に基づく保健福祉政策の実現

に関する研究―新たな指標「健康費」の概念

形成について―.同志社大学大学院総合政策科

学研究科博士論文（甲第652号）同志社大学学

術レポジトリ.2014 

 

北岡有喜.ポケットカルテこれまでの取組と

ハイリスク児フォローアップなど今後の展開に

ついて.日本周産期・新生児医学会雑誌.50(2): 

554, 2014 

 

2．学会発表 

北岡有喜. ポケットカルテこれまでの取組と

ハイリスク児フォローアップなど今後の展開に

ついて. 教育講演13.日本周産期・新生児医学

会. シェラトン•グランデ•トーキョーベイ•ホテ

ル．2014年7月14日． 
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（別紙１） 

【実装内容】胎児治療児における長期フォローアップについての研究において、必要な項目を、児の両

親が管理可能な手帳構成項目表示機能をポケットカルテに追加した。既にポケットカルテに登録されて

いる項目については、ポケットカルテのデータベースから呼び出し、新規の項目については入力画面を

設けた。また、スマートフォン・タブレット端末・パソコンなどの複数の端末からの利用を考慮し、

ウィンドウサイズによってボタンの配置などが自動で変わるように実装している。 

 

【実装項目】 ●基本情報（両親氏名や児の氏名など） 

 ●連絡先（フォローアップの際の連絡先情報） 

 ●関連施設（出生施設名や連絡先など） 

 ●出生児記録（出生児の身長、体重など） 

 ●疾病分野別フォロー予定区分（疾患名、治療の情報） 

 ●発達検査（乳幼児や小学生での検査の結果） 

 ●腎機能その他（腎機能の検査結果など） 

 

【画面イメージ】 

  



  

  



  

 



（別紙２） 

「ＮＩＣＵ退院手帳」の運用開始のための患児保護者向けパンフレット作成：達成済み（２６年１２

月） 
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【研究要旨】 

小児期発症疾患を有する患者の成人期への移行について、欧米のみならず、国内各学会、分

科会でも注目されてきているが、一定の指針は示されていない。具体的な疾患名をあげて病

態、治療概略、合併症・後遺症、社会支援などを調査し、移行期・成人期の問題点を検討し

た。移行困難な疾患は多くないが、個々の病態に応じた対応が必要である。 

 

研究協力者 

尾花 和子（山梨県立中央病院） 

 

Ａ．研究目的 

小児期発症疾患を有する患者の成人期にむ

かっての診療について、個々の患者に相応しい

成人医療のへの移り変わり、すなわち移行期医

療（transition：トランジション、移行）という

概念が重症視されている。 

小児期から成人期まで治療を要する疾患

や、成人ではあるが小児科が主治医として診療

している症例が小児特有の疾患を発症した場合

の問題点について調査し、対応を検討する。 

 

Ｂ．研究方法 

日本小児外科学会トランジション検討委員

会を中心に移行期に関連しやすい具体的な病態

をあげ、1. 疾患名および病態、2．一般的な治

療概略、3．合併症、後遺障害とその対応、4．

社会支援、5．移行期、成人期の問題点につい

て検討した。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究において情報収集を行う場合は、患

者の特定ができないようにし、患者や家族の個

人情報の保護に関して十分な配慮を払う。 

また，患者やその家族のプライバシーの保

護に対しては十分な配慮を払い、当該医療機関

が遵守すべき個人情報保護法および臨床研究に

関する倫理指針に従う。 

本研究は介入的臨床試験には該当しない。 

 



Ｃ．研究結果 

１．移行期にかかわる対象疾患として鎖肛、

Hirschsprung病、Hirschsprung病類縁疾患、

腸管不全、仙尾部奇形腫、二分脊椎症、

胆道閉鎖症、胆道拡張症、小児がん、リ

ンパ管腫、横隔膜ヘルニア、気管狭窄症

などがあげられた。 

２．上記疾患のうち、鎖肛、Hirschsprung病類

縁疾患、腸管不全、二分脊椎症、胆道閉

鎖症、胆道拡張症については、成人診療

科では疾患の理解が得られなかったり、

管理や手技が煩雑であったりすることか

ら、成人科への転科が可能かどうかも含

め、移行に関して一定の方向性を持つ必

要性があると認識された。 

 一方、仙尾部奇形腫、小児がん、リン

パ管腫、横隔膜ヘルニア、気管狭窄症な

どについては、小児慢性疾患事業以降の

医療費や、就労支援についての問題はあ

るものの、ある程度地域や施設毎に対応

できていた。 

 

Ｄ．考察 

移行期に関する問題点として、今回対象と

された疾患のうち、非移植例の胆道閉鎖症や腸

管不全などは成人診療科での病態の理解や治療

法の選択などがむずかしく、移行困難であると

予想されたが、それ以外の疾患については、小

児慢性疾患事業以降の医療費や、就労支援につ

いての問題はあるものの、ある程度地域や施設

毎に対応できているものと思われた。 

一方、小児科医が主治医となっている重症

心身障碍者などが成人期以降に外科疾患を発症

した場合は、小児外科で対応可能な病態と、悪

性腫瘍や婦人科疾患など成人期特有の病態にも

分かれ、さらに症例の高齢化により保護者も高

齢化や死亡により不在となる例もあり、対応に

苦慮している施設もあることがわかった。 

今後は対象疾患の移行期に関するガイド

ブック作成を目標とする。 

 

Ｅ．結論 

小児期発症疾患の移行期対象疾患は数とし

ては多くないが、個々の病態に応じた対応が必

要である。 

 

Ｆ．研究発表 

1．論文発表 

八木實，尾花和子，田口智章，仁尾正記：

小児外科疾患の長期予後と成人後の医学的問

題．日本医師会雑誌2015;143(10):2148-2151 

 

2．学会発表 

尾花和子，八木實，深堀優，他：小児外科

における移行期患者の現状と取り組み． 

第76回日本臨床外科学会総会、郡山， 

2014.11.21 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

なし 



厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

Hirschsprung病類縁疾患に対する病理学的検討 
 

研究分担者 中澤 温子 国立成育医療研究センター病理診断部 部長 

 小田 義直 九州大学大学院医学研究院形態機能病理学 教授 

 

【研究要旨】 

Hirschsprung 病類縁疾患であるhypoganglionosis(HG)についてHuC/D 抗体を用い、簡便で再

現性のある組織学的診断方法を検討した。HGの筋層間神経叢ではHuC/D およびSox10陽性細

胞の数が有意に減少しており、切除腸管1cmあたりの神経節細胞数は10個以下であった。

CD56染色による評価では、HGでは神経叢の数、面積が有意に減少していることが判明した。 

 

研究協力者 

義岡 孝子（鹿児島大学） 

三好 きな（九州大学） 

 

Ａ．研究目的 

HGはHirschsprung 病類縁疾患で最も多い疾

患であるが、病理組織学的診断基準は未だ定め

られていない。HGの診断を正確かつ迅速に行

うために、免疫組織学的手法を用いた診断方法

の検討を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

１. HGの免疫組織学的評価 

対象：対照となる正常腸管として、手術検

体26例（日齢1日～10歳）、HG 24例（日齢1日

～15歳；空腸13例、回腸8例、結腸3例）の全層

生検ホルマリン固定パラフィン切片。 

方法：抗HuC/D抗体(16A11, Life technologies）, 

抗 SOX10 goat poly clonal抗体（ Santa cruz 

Biotech –nology）, 抗CD56抗体（1B6, Leica 

Biosystems）を用いた免疫染色標本を作成し、

切除腸管1cm あたりの筋層間神経叢における

HuC/D 陽性細胞、SOX10陽性細胞、CD56陽

性の神経叢の数と面積を計数する。陽性細胞の

計数方法は、Maya Swaminathan らの論文 

(Human Pathology, 41, 1097-1108, 2010年）に記

載されている基準を用いた．各群の平均値比較

は 統計ソフト IBM SPSS Statictics ver. 21 を

用い、 t 検定を行った。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究における病理診断は、関連法規を遵

守し、倫理委員会の承認を経た上で、検体提供

者への人権擁護、個人情報保護に細心の注意を

払って実施した。 

 

Ｃ．研究結果 

１．HuC/D (神経細胞に陽性) およびSox10

（腸管グリア細胞に陽性）の免疫染色を

行った。標本上1cm あたりの陽性細胞を

計数した。 

1) HG群ではHuC/D陽性細胞数9.59±4.82 

（コントロール群43.6±21.8, p<0.01）、

Sox10陽性細胞の数 37.08±24.74（コント

ロール群285.6±131.3, p<0.01）が有意に減

少していた。 



2) HuC/D陽性細胞 はHG群では 10個/1cm 

以下であった。 

3) グリア細胞と考えられるSox10陽性細胞は

HG群では100個/1cm 以下であった 

２．CD56（神経叢に陽性）の免疫染色を行

い、標本上1cm当りの神経叢の数と面積を

計測した。 

1) HG群で神経叢の数は24.7±12.5（コント

ロール群50.6±24.7, p<0.01）、面積は

913.6±1041.8μm2 （コントロール群

3157.2±2678.1μm2 p<0.01）と有意に減少

していた。 

2) 神経叢1個あたりのHuC/D陽性細胞、

Sox10陽性細胞はHG群で有意に減少してい

た。 

3) 神経叢単位面積当たりのSox10陽性細胞の

数に両群で有意差はなかった 

4) 神経叢単位面積当たりのHuC/D陽性細胞

の数は、HG群で有意に増加していた。こ

れはHG群の1cmあたりの神経叢面積が非

常に小さいためと考えている。 

 

Ｄ．考察 

腸管壁内神経細胞が存在するにもかかわら

ず腸管蠕動不全を来たすHD類縁疾患の診断や

分類に関して、いまだ一定のコンセンサスが得

られていない。これはHD類縁疾患の希少性だ

けでなく、HD類縁疾患の病理学的診断はH.E

染色やAchE染色による形態学的検討が主であ

り、診断の精度や再現性に問題があることが理

由としてあげられる。近年、新たなアプローチ

として免疫組織化学染色によるHD類縁疾患の

病理学的診断・分類の試みが報告されるように

なったが、HD類縁疾患の定義に利用されるま

でには至っていない。 

今回の結果からは、HuC/D染色にて、

HuC/D陽性細胞が概ね、20個/1cm 以上あれ

ば、HGの可能性は低いと考えられた．対照群

の中に、HuC/D 陽性細胞が20個/cm 以下の症

例が5例（臍腸管遺残 1, メッケル憩室 1, NEC 

1, 鎖肛 1, 胎便性腹膜炎 1) 認められたが、そ

の原因は明らかでなかった。 

多施設の様々な条件の異なる検体で検討し

たにも関わらず、2群間で有意差を持ったデー

タを得ることができた。 

今後は統一した検索方法でデータを集積す

れば、HGの診断基準として、具体的な数値が

策定できると考えられる。 

 

Ｅ．結論 

HuC/D抗体を用いた免疫組織学的検討で

は、HG症例の筋層間神経節細胞は全例で

10/cm以下、グリア細胞は100個/1cm 以下で

あった。 

 

Ｆ．研究発表 

1．論文発表 

義岡孝子，中澤温子：Hirschsprung病と

Hirschsprung病類縁疾患の病理組織診断. 診断

病理2014;31(4):283-290 

 

2．学会発表 

義岡孝子，下島直樹，三好きな，孝橋賢

一，小田義直，田口智章，中澤温子： 

Hypoganglionosis の組織学的診断方法の検討．

第56回日本小児血液・がん学会学術集会， 岡

山，2014.11.28 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

なし 

 



                                                                                                 
研究成果の刊行に関する一覧表 

                                                                                                 
      書籍                                                                                       
 

 著者氏名  論文タイトル名 書籍全体の 
 編集者名 

 書 籍 名 出版社名  出版地 出版年  ページ 

田口智章、
玉井 浩、
友政 剛、
松井 陽、
編集主幹 

 日本小児栄
養消化器肝
臓学会 編
集 

小児栄養消
化器肝臓病
学 

株式会社
 診断と
治療社 

東京 2014 全535 

田口智章 D 腸・肛門 Ⅳ.機
能性消化管疾患 
21.Hirschsprung
病 

日本小児栄
養消化器肝
臓学会 編
集 

小児栄養消
化器肝臓病
学 

株式会社
 診断と
治療社 

東京 2014 290-294 

田口智章 D 腸・肛門 Ⅳ.機
能性消化管疾患 
22.Hirschsprung
病類縁疾患 

日本小児栄
養消化器肝
臓学会 編
集 

小児栄養消
化器肝臓病
学 

株式会社
 診断と
治療社 

東京 2014 295-298 

田口智章、
岩中 督、
監修 

 猪股裕紀洋、
黒田達夫、奥
山宏臣、編集 

ｽﾀﾝﾀﾞｰﾄﾞ小
児外科手術
 押さえて
おきたい手
技のﾎﾟｲﾝﾄ 

株式会社
メジカル
ビュー社 

東京 2014 全387 

田尻達郎 第11節小児固形悪
性腫瘍における遺
伝子解析による悪
性度診断と遺伝子
治療 

 遺伝子治
療・診断の最
先端技術と
新しい医薬
品・診断薬の
開発 

技術情報
協会 

東京 2014 348-353 

田尻達郎 QOLを重視した小
児外科医療の進歩 

 相楽医報 京都府医
師会 

京都 2014 18 

田尻達郎 小児外科医療の進
歩〜QOL向上を目
指して〜 

 京都小児科
医会会報 

京都府医
師会 

京都 2014 58:19-23 

臼井規朗 横隔膜ヘルニア 松井 陽 小児栄養消
化器肝臓病
学 

診断と治
療社 

東京 2014 378-381 

臼井規朗 先天性横隔膜ヘル
ニア 

福澤正洋 小児外科診
療ハンドブ
ック 実地
診療に役立
つ周術期管
理と手術の

医薬ジャ
ーナル社 

大阪 2014 180-189 



北岡有喜 根拠に基づく保健
福祉政策の実現に
関する研究―新た
な指標「健康費」
の概念形成につい
て― 

同志社大学
大学院 

同志社大学
大学院総合
政策科学研
究科博士論
文（甲第652
号） 

同志社大
学大学院 

京都 2014 1-129 

 
                                                                                                 
      雑誌                                                     
 

  発表者氏名   論文タイトル名 発表誌名 巻号 ページ   出版年 

Taguchi T, Kobayash
i H, Kanamori Y, Se
gawa O, Yamataka A,
 Sugiyama M, Iwanak
a T, Shimojima N, K
uroda T, Nakazawa 
A, Oda Y, Miyoshi 
K, Ieiri S. 

Isolated intestinal n
euronal dysplasia Typ
e B (IND-B) in Japan:
 results from a natio
nwide survey. 

Pediatr S
urg Int 

30(8) 815-822 2014 

Muto M, Matsufuji 
H, Tomomasa T, Naka
jima A, Kawahara H,
 Ida S, Ushijima K,
 Kubota A, Mushiake
 S, Taguchi T. 

Pediatric chronic int
estinal pseudo-obstru
ction is a rare, seri
ous, and intractable 
disease: A report of 
a nationwide survey i
n Japan. 

 

J Pediatr
 Surg 

49(12) 1799-803 2014 

Watanabe Y, Sumida 
W, Takasu H, Oshima
 K,Kanamori Y,Uchid
a K,Taguchi T. 

Early jejunostomy cre
ation in cases of iso
lated hypoganglionosi
s: verification of ou
r own experience base
d on a national surve
y. 

Surg Toda
y 

  2015 

田口智章 日本周産期・新生児医学
会50周年記念誌刊行に
寄せて小児外科医の立
場から 

日本周産
期・新生児
医学会50
周年記念
誌 

 38 2014 

田口智章、永田公二、
木下義晶、江角元史郎 

わが国の小児外科五十
年のあゆみ 2.新生児
外科の進歩と治療成績 
 

日外会誌 115(6) 306-311 2014 

田口智章 ヒルシュスプルング病
および類縁疾患 

隔月刊誌
 こども
ケア 特
集 消化
器疾患の
見方 

 44-51 2014 



田口智章 小児外科学 週刊日本
医事新報
 臨床医
学の展望
－30領域
のトピッ
クス 

 106-108 2015 

田口智章、渡邉芳夫、
松藤 凡 

 

ヒルシュスプルング病
類縁疾患の診断と治療
の現状 

チャイル
ドヘルス 

18(3) 31-35 2015 

Muto M, Matsufuji 
H,Tomomasa T, Nakaj
ima A, Kawahara H, 
Ida S, Ushijima K, 
Kubota A, Mushiake 
S, Taguchi T 

Pediatric chronic 
intestinal 
pseudo-obstruction is 
a rare, serious, and 
intractable disease: a 
report of a nationwide 
survey in Japan. 

J Pediatr
 Surg 

49(12) 1799-1803 2014 

村永文学、武藤 充、
松藤 凡、岩穴口孝、
宇都由美子、熊本一郎 

小児慢性特発性偽性腸
閉塞症の診断基準案の
策定に利用したアソシ
エーション分析法 

日本医療
情報学会
春季学術
大会 

18 58-59 2014 

藤野明浩、高橋信博、
石濱秀雄、藤村匠、加
藤源俊、富田紘史、渕
本康史、星野健、黒田
達夫 

気道周囲を取り巻く頸
部・縦隔リンパ管腫切除 

小児外科 46(2) 105-110 2014 

藤野明浩、森定徹、梅
澤明弘、黒田達夫 

ヒトリンパ管腫モデル
動物の作成 

小児外科 46(6) 635-638 2014 

藤野明浩、上野滋、岩
中督、木下義晶、小関
道夫、森川康英、黒田
達夫 

リンパ管腫 小児外科 46(11) 1181-1186 2014 

Budiant IR, Tan H
L, Kinoshita Y, Tam
ba RP, Ieiri S, Tag
uchi T. 

Role of laparoscopy a
nd ultrasound in the 
management of “impalp
able  testis” in chil
dren. 

Asian J 
 Surg 

37 200-204 2014 

Yuniartha R, Aratas
 FS, Nagata K, Kuda
 M, Yanagi Y, Esumi
 G, Yamaza T, Kinos
hita Y, Taguchi T. 

Therapeutic potential
 of mesenchymal stem 
cell transplantation 
in a nitrofen-induced
 congenital diaphragm
atic hernia rat mode
l. 

Pediatr S
urg Int 

30 907-914 2014 



Kinoshita Y, Tanaka
 S, Souzaki R, Miyo
shi K, Kohashi K, O
da Y, Nakatsura T, 
Taguchi T. 

Glypican 3 Expression
 in Pediatric Maligna
nt Solid Tumors. 

Eur J Ped
iatr Surg 

25 138-144 2015 

Budianto IR, Obata 
S, Kinoshita Y, Yos
himaru K, Yanagi Y,
 Miyata J, Nagata 
K, Ieiri S, Taguchi
 T. 

Reevaluation of Acety
lcholinesterase Stain
ing for the Diagnosis
 of Hirschsprung’s Di
sease and Allied Diso
rders. 

J Pediatr
 Gastroen
terol Nut
r 

Epub ahea
d of prin
t 

  

米倉竹夫、田尻達郎、
伊勢一哉、小野 滋、
大植孝治、佐藤智行、
杉藤公信、菱木知郎、
平井みさ子、文野誠
久、本多昌平、風間理
郎、杉山正彦、中田光
政、仲谷健吾、脇坂宗
親、近藤知史、上原秀
一郎、鬼武美幸、木下
義晶、日本小児外科学
会悪性腫瘍委員会 

小児の外科的悪性腫瘍，
2012年登録症例の全国
集計結果の報告 

日小外会
誌 

50 114-150 2014 

Hirakawa M, Nishie 
A, Asayama Y, Fujit
a N, Ishigami K, Ta
jiri T, Taguchi T, 
Honda H 

Efficacy of preoperat
ive transcatheter art
erial chemoembolizati
on combined with syst
emic chemotherapy for
 treatment of unresec
table hepatoblastoma 

Jpn J Rad
iol 

32 529-536 2014 

Sakai K, Kimura O, 
Furukawa T, Fumino 
S, Higuchi K, Wakao
 J, Kimura K, Aoi 
S, Masumoto K, Taji
ri T 

Prenatal administrati
on of neuropeptide bo
mbesin promotes lung 
development in a rat 
model of nitrofen-ind
uced congenital diaph
ragmatic hernia 

J Pediatr
 Surg 

49 1749-1752 2014 

竹内雄毅、樋口恒司、
坂井宏平、文野誠久、
青井重善、古川泰三、
木村 修、田尻達郎 

腹部腫瘍により発見さ
れたHerlyn-Werner-Wun
derlich症候群の１例 

日小外会
誌 

50 76-80 2014 

樋口恒司、木村 修、
古川泰三、文野誠久、
青井重善、坂井宏平、
土屋邦彦、家原知子、
細井 創、田尻達郎 

胸壁悪性軟部肉腫に対
する肋骨合併切除・胸郭
再建術 

小児外科 46 120-124 2014 



文野誠久、金 聖和、
坂井宏平、樋口恒司、
青井重善、古川泰三、
木村 修、田尻達郎 

腸間膜リンパ管腫切除
術 

小児外科 46 143-147 2014 

Usui N, Okuyama H, 
Kanamori Y, Nagata 
K, Hayakawa M, Inam
ura N, Takahashi S,
 Taguchi T 

The lung to thorax tr
ansverse area ratio h
as a linear correlati
on with the observed 
to expected lung area
 to head circumferenc
e ratio in fetuses wi
th congenital diaphra
gmatic hernias 

 

J Pediatr
 Surg 

49 1191-1196 2014 

Usui N, Nagata K, H
ayakawa M, Okuyama 
H, Kanamori Y, Taka
hashi S, Inamura N,
 Taguchi T 

Pneumothoraces as a f
atal complication of 
congenital diaphragma
tic hernia in the era
 of gentle ventilatio
n 

Eur J Ped
iatr Surg 

24 31-38 2014 

Shiono N, Inamura 
N, Takahashi S, Nag
ata K, Fujino Y, Ha
yakawa M, Usui N, O
kuyama H, Kanamori 
Y, Taguchi T, Minak
ami H 

Outcomes of congenita
l diaphragmatic herni
a with indication for
 Fontan procedure 

Pediatr I
nt 

56 553-558 2014 

Terui K, Taguchi T,
 Goishi K, Hayakawa
 M, Tazuke Y, Yokoi
 A, Takayasu H, Oku
yama H, Yoshida H, 
Usui N, The Japanes
e Congenital Diaphr
agmatic Hernia Stud
y Group 

Prognostic factors of
 gastroesophageal ref
lux disease in congen
ital diaphragmatic he
rnia: a multicenter s
tudy 

Pediatr S
urg Int 

30 1129-1134 2014 

臼井規朗、金森 豊 出生前診断された先天
性横隔膜ヘルニアの治
療戦略—座長のまとめ
— 

日本周産
期・新生児
医学会雑
誌 

50 81 2014 

大植孝治、高間勇一、
上原秀一郎、中畠賢
吾、臼井規朗 

腫瘍内heterogeneityを
示した後腹膜原発gangl
ioneuroblastomaの１例 

日小外会
誌 

50 103-107 2014 



Sakai Y, Souzaki R,
 Yamamoto H, Matsus
hita Y, Nagata H, I
shizaki Y, Torisu 
H, Oda Y, Taguchi 
T, Shaw CA, Hara T 

Testicular sex cord-s
tromal tumor in a boy
 with 2q37 deletion s
yndrome 

BMC Med G
enomics 

22 19 2014 

Uemura M, Yamashita
 M, Tomikawa M, Oba
ta S, Souzaki R, Ie
iri S, Ohuchida K, 
Matsuoka N, Katayam
a T, Hashizume M. 

Objective assessment 
of the suture ligatur
e method for the lapa
roscopic intestinal a
nastomosis model usin
g a new computerized 
system. 

Surg Endo
sc 

29(2) 444-52 2015 

上野豪久 特集｢小児短腸症候群｣
本邦の小腸移植症例に
ついて 

外科と代
謝・栄養 

49(1) 27-33 2015 

八木 實、尾花和子、
田口智章、仁尾正記 

小児外科疾患の長期予
後と成人後の医学的問
題 

日本医師
会雑誌 

143(10) 2148-2151 2015 

義岡孝子、中澤温子 Hirschsprung病とHirsc
hsprung病類縁疾患の病
理組織診断 

診断病理 31(4) 283-290 2014 

 



消化器系疾患分野 

ヒルシュスプルング病類縁疾患 
 

１． 概要 

ヒルシュスプルング病は先天的に腸管の神経節細胞が欠如するために腸管蠕動不全をきたし腸閉

塞症状を呈する疾患であるが、病変の範囲が限定されておりその診断と治療法は確立されている。

一方、ヒルシュスプルング病類縁疾患(Ｈ類縁)は直腸に神経節細胞が存在するにもかかわらずヒル

シュスプルング病に類似した症状を呈する疾患の総称で、疾患の稀少性のためその分類や治療方針

に関するコンセンサスが得られていない。現在のところ、神経節細胞に形態学的異常を呈するもの

（Immaturity や Hypoganglionosis など）と、異常が認められないもの（CIIPS や MMIHS など）

に分類するのが一般的である。 

 

２. 分類 

神経節細胞に形態的異常を呈する群 

 Immaturity of ganglia 

 Hypoganglionosis (congenital, acquired) 

 Intestinal Neuronal Dysplasia 

神経節細胞に形態的異常が認められない群 

 Megacystis microcolon intestinal hypoperistalsis syndrome (MMIHS) 

 Segmental dilatation 

 Internal anal sphincter achalasia 

 Chronic idiopathic intestinal pseudoobstruction 

以上の 7つの疾患に分類される 

 

３．疫学 

2001-2010 年の 10 年間で 353 例（平成 23 年度の一次調査：40000 出生に 1） 

 

４．原因 

ヒルシュスプルング病は神経堤からの神経節細胞の遊走分布が途絶したためにおこるとされてお

りいくつかの原因遺伝子の報告があるが、多様で変異の部位もまちまちであり一元的には解明され

ていない。一方、Ｈ類縁に関しては全く不明である。一部神経節細胞僅少症のなかには後天的原因

で腸管神経節細胞が消失するのもあるが原因については不明である。 

 

５．症状 

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が、新生児期発症のものは重症で

全消化管の蠕動不全をきたし、長期の絶食、静脈栄養管理を必要とするものが多い。しかし、Ｈ類

縁疾患には難治性のものと自然治癒傾向のものが混在している。さらにそれぞれの診断基準が定ま

っていないのが現状である。 

 

６．合併症 

腸管の蠕動不全や異常拡張のため腸管内で細菌が異常増殖をきたし bacterial translocation によ

る敗血症によるショックで突然死亡する症例や、長期にわたる静脈栄養の合併症としての敗血症や

肝不全により死に至る。また常時静脈路を必要とするため静脈路が枯渇するという問題点もある。 

 

 

 



７．治療法 

蠕動不全の腸管を切除して腸閉塞がおこらない程度の長さで管理し、人工肛門で腸管減圧を行う。

また長期にわたる静脈栄養と経腸栄養で延命をはかる。拡張腸管切除が有効なものもある。小腸移

植や肝＋小腸移植の適応になる症例もある。症例によっては急性期の腸閉塞の時期を乗り切れば自

然治癒傾向になるものもあるため保存的治療が奏効するものもある。したがって、重症度の階層化

と疾患別の治療指針の決定が急務である。 

 

8． 予後 

Immaturity of ganglia, Acquired hypoganglionosis, Intestinal Neuronal Dysplasia, 

Segmental dilatation, Internal anal sphincter acalasia は予後良好、一方 Congenital 

hypoganglionosis, Megacystis microcolon intestinal hypoperistalsis syndrome, Chronic 

idiopathic intestinal pseudoobstruction は症状が遷延し予後不良である。 

 

9． 研究班 

小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究班 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

消化器系疾患分野 

ヒルシュスプルング病 
 

1.  概要 
肛門から連続する無神経節腸管のため生後数日の間に機能性の腸閉塞症状で発見される。その後ヒ

ルシュスプルング病と診断される。無神経節腸管の短い短域型では多くが乳児期に根治術が可能で

あるが、長域型以上その中でも全結腸型以上の症例は重症であり長域腸管蠕動不全のため人工肛門

造設が必要であり、は死亡症例も多い。特に全結腸以上の症例数は全体の 10%程度と稀であるため

に調査も不十分なまま課題として残され、治療法の開発も遅れている。全結腸型以上については症

例の蓄積を行い検討する必要がある。 

 

 

  

２． 疫学 

ヒルシュスプルング病の頻度は、本邦の 1998-2002 年の全国調査 1103 例の解析では出生約 5300

人に 1 人とされ、全結腸以上の症例はそのうち 9.4％(101 例)であった。さらに小腸型は全症例の

2.9％（31 例）となっていた。合併奇形を 22.8％に認め、その内容は、心奇形、腸閉鎖、中枢性低

換気症候群、難聴、ダウン症などであった。 

 

   

３． 原因 

ヒルシュスプルング病の原因遺伝子として既に 10 種類以上が同定されており、遺伝子異常で発症

するタイプもあきらかになっている。全結腸以上の症例に関しては家族発生例を認め、遺伝子異常

によるものが多いという報告があるが、多くは散発性に発症すると考えられているためその多くは

いまなお原因不明である。 

   

 

４． 症状 

胎便排泄遅延、腹部膨満で発症し、短域型の症例は慢性的な便秘症状で経過する場合もあるが、無

神経節腸管の長さが長くなる症例では放置すると腸炎から敗血症へと至り死亡する症例も存在す

る。 

 

５． 合併症 

腸閉塞、腸炎、便秘、うっ滞性腸炎、肝機能障害、敗血症などがある 

 

６． 治療法 

無神経節腸管の切除と肛門への吻合が根治術となる。結腸を残した吻合の場合は術後に排便回数の

増加を認める。全結腸以上にわたる症例では無神経節腸管切除による根治術後も、栄養吸収障害や

水分管理目的で埋め込み型の中心静脈カテーテルの留置が必要な場合が多い。小腸型を含む無神経

節腸管が広範囲に及ぶ症例には小腸移植あるいは多臓器移植を必要とする症例も存在する。 

 

７． 研究班  

小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究班 

 



消化器系疾患分野 

非特異性多発性小腸潰瘍症（小児例） 
 

1.  概要 
非特異性多発性小腸潰瘍症は、非特異的な病理所見にとどまり、肉眼的には浅い潰瘍が多発する疾

患で、その臨床像として若年時からの慢性に経過する潜出血とそれによる貧血と低蛋白血症が特徴

的である。長期例では小腸の狭窄を伴うことが多い。現時点では有効な治療法が確立されておらず、

難治性・再発性の経過を辿る。病変部小腸の切除後も短期間で高率に再発する。 

 

２．疫学 

詳細不明（極めて稀。九州大学において 45 年間で成人で 10 例程度） 

 

３．原因 

成因は不明であるが、常染色体劣勢の遺伝形式が推測される例が少なくなく、遺伝的要因の関与が

考えられているが、それ以上の病態は現時点では不明であり、解明が急務と考えられる。 

 

４．症状 

若年時からの慢性的持続潜出血による貧血と低栄養状態に起因する易疲労感、浮腫、成長障害を認

めるが、消化器症状（下痢・血便）や発熱は少ない。長期例では小腸狭窄による通過障害を認める

ことがある。 

 

５．合併症 

罹患小腸を外科的に切除しても、残存小腸に短期間に小腸潰瘍や狭窄の再発を繰り返すことが多

い。中心静脈栄養療法は潰瘍を治癒させ貧血も改善させるが、潰瘍の治癒に伴う管腔狭小化が起こ

り、外科手術が必要となることがある。 

 

６．治療法 

確立された治療法はない。貧血と低栄養状態に対する対症療法が中心となる。潰瘍に有効な薬剤は

ないのが現状であり、サラゾスルファピリジンやステロイドなどの薬物療法も無効である。 

 

７．研究班 

小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究班 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



消化器系疾患分野 

先天性吸収不全症 
 

1.  概要 
消化管における消化あるいは吸収機構の障害により、各種の栄養素の吸収が障害される病態である。  

 

2.  疫学 
稀で、実態は把握されていない。 

 

3. 原因 
既知の成因は多彩で、多くは常染色体劣性遺伝と推測される。その分類には、a）吸収障害のみら

れる栄養素から、①全栄養素吸収不良症と②選択的吸収不良症に大別する分類や b）消化吸収機序

からみて分ける分類がある。 

後者の分類法では、 

  １）小腸刷子縁酵素の異常 

   二糖類（乳糖、蔗糖・イソ麦芽糖）分解酵素欠損症 

２）トランスポーターの異常  

   グルコース・ガラクトース吸収不全症、果糖吸収不全症、先天性クロール下痢症、 

先天性ナトリウム下痢症 

３）その他 

腸上皮細胞内に微絨毛封入体をみる先天性微絨毛萎縮症、接着分子異常による腸上皮異形成症

（tufting enteropathy）、腸リンパ管拡張症、成因不明の乳児難治性下痢症 など多彩であ

る。 

  

4. 症状 
１）刷子縁酵素、２）トランスポーターの異常症では、生後早期、あるいは胎児期からの著しい下

痢に伴って各栄養成分の吸収不全や喪失を呈する。 

３）先天性微絨毛萎縮症では全ての栄養素と電解質の欠乏とアシドーシスをきたす 

腸リンパ管拡張症では低タンパク血症に伴う浮腫を呈しする。 

乳児難治性下痢症では生後早期より著しい下痢が遷延し、成長発育障害を呈する。 

重症の症例で、栄養を確保し成長するために、経静脈栄養を必要とする。 

 

5. 合併症 
成長障害 

 

6. 治療法 
１）二糖類分解酵素欠損症では当該糖質の除去と、酵素製剤の内服、 

２）トランスポーター異常症では水と喪失塩類の補充が治療の基本である。 

３）先天性微絨毛萎縮症や乳児難治性下痢症などでは長期の中心静脈栄養による管理が必要となる。 

中心静脈栄養を行っても栄養発育を維持できない場合や、静脈血栓によるアクセス血管の閉塞、肝

不全、腎不全への進行がみられる場合は小腸移植の適応となるが、肝移植や腎移植と比較してその

成績は未だ良好とは言えない。 

 

 



7. 研究班  
小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究班であ

るが今までに症例の全体数の把握がまだできていない現状で 

１）全国調査（初回） 

２）二次調査、再調査 

３）診断基準作成 

４）ガイドライン作成 

５）登録およびフォローアップ体制の構築 

を目指して活動する。 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



消化器系疾患分野 

仙尾部奇形腫 
 

1.  概要 
仙骨の先端より発生する奇形腫で、臀部より外方へ突出または骨盤腔内・腹腔内へ進展する。充実

性から嚢胞性のものまで様々な形態をとる。 

 

 

2.  疫学 
40,000 出生に 1 例の割合で発生するといわれている。男女比はおおよそ１：３で女児に多い。仙

尾部奇形腫は新生児期に診断される奇形腫の中で最も頻度が高く、出生時に診断されるもののほと

んどは成熟奇形腫・未熟奇形腫である。しかし、１歳以降は悪性奇形腫である卵黄嚢腫瘍が多く、

75％以上と報告されている。この疾患の分類としては古くから Altman 分類が用いられおり、Type

Ⅰは腫瘍の大部分が骨盤外成分であるもの、TypeⅡは骨盤腔内への腫瘍の進展をともなうものの骨

盤外成分の方が大きいもの、TypeⅢは骨盤外にも進展するが骨盤腔内・腹腔内成分の方が大きいも

の、TypeⅣは骨盤腔内・腹腔内成分のみで骨盤外への発育を認めないものと分類されている。 

 

 

3. 原因 
尾骨の先端に位置する多分化能を有する細胞（Hensen’s node）を起源とし、発生すると考えられ

ている。３胚葉由来の成分を含むため、骨・歯牙・毛髪・脂肪・神経組織・気道組織・消化管上皮・

皮膚などあらゆる組織を含み得る。組織学的な分類としては構成成分がすべて成熟分化しているも

のを成熟奇形腫、未熟な成分を含むものを未熟奇形腫、悪性成分を含むものを卵黄嚢腫瘍と区別さ

れている。 

 

 

4. 症状 
臀部から外方または骨盤腔内へ進展する腫瘤を認める。腫瘤により尿管・膀胱、直腸が圧排され尿

閉や便秘を来したり、下肢の運動障害を来すことがある。胎児期に発見された症例においては、血

流が豊富な充実性腫瘤である場合、高拍出性心不全から胎児水腫となり、子宮内胎児死亡をひきお

こしたり、緊急帝王切開により早期の娩出が必要となることがある。また、悪性奇形腫の場合は排

便・排尿障害のほかに、鼠径リンパ節腫大や脊柱管内進展や多臓器への転移を認めることもある。 

 

 

5. 合併症 
胎児期仙尾部奇形腫では、胎児水腫や高拍出性心不全をきたす場合があり、時に胎児死亡すること

もある。新生児期には腫瘍破綻や腫瘍からの出血、高拍出性心不全、DIC などが重要な合併症であ

る。乳児期以降の死亡症例は高くないが、新生児期・乳児期に摘出された症例のうち 8%が再発し

たとの報告もあり、十分なフォローアップが必要である。本症の術後には排便障害・排尿障害・下

肢の運動障害が残る症例が 15%程度報告されている。 

 

 

6. 治療法 
成熟奇形腫や未熟奇形腫においては、外科的切除が行われる。この際、尾骨も含めて腫瘍を切除す

る必要がある。AltmanⅠ型の症例では臀部からのアプローチで切除を行う症例が多いが、腹腔内成

分の大きな症例においては開腹手術も併用する。また、充実性の巨大な腫瘤においては出血のリス



クが高く、まず栄養血管である正中仙骨動脈を結紮することが有用である。卵黄嚢腫瘍においては

BEP 療法などの化学療法を先行させ、2期的に外科的切除を行うこともある。 

 

 

7. 研究班  
小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究班 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



消化器系疾患分野 

腹部リンパ管腫・リンパ管腫症 
 

1.  概要 
リンパ管腫は主に小児（多くは先天性）に発生する大小のリンパ嚢胞や異常に拡張リンパ管を主体

とした腫瘤性病変であり、生物学的には良性とされる。全身どこにでも発生しうるが、特に頭頚部

や縦隔、腋窩、腹腔・後腹膜内に好発する。腹部リンパ管腫の多くの症例では硬化療法や外科的切

除等による治療が可能であるが、重症例はしばしば治療困難であり、腸閉塞等の機能的な問題や血

尿、慢性的な腹痛、腫瘤による圧迫感などの問題を抱えている。リンパ管腫を病態の一つに含む、

より複雑な症候性疾患として Klippel- Trenauney 症候群、Blue-Rubber-Bleb Nevus 症候群などが

知られており、ほとんどが難治性である。またリンパ管腫症（ゴーハム病も含む）は全身性にリン

パ管組織が増殖する原因不明の希少性疾患である。主に小児期に発症する。ほとんどが難治性で腹

部病変の場合には、難治性乳び腹水や体表に連続する病変を通して体液を喪失するような病態を呈

する。 

 

２．疫学 

推定 1,000 人 

平成 21-23 年度厚生労働省難治性疾患克服研究事業「日本におけるリンパ管腫患者の実態調査及び

治療指針の作成」 における「リンパ管腫患者の全国実態調査のための予備調査」、および平成 24-25

年度「リンパ管腫症の全国症例数把握及び診断・治療法の開発に関する研究班」にて実施された全

国アンケート調査から、腹部のリンパ管腫は約 1000 人、リンパ管腫症およびゴーハム病は約 100

例の患者が存在すると推定される。 

 

３．原因 

多くは先天性であり、胎生期のリンパ管の発生異常により生じた脈管奇形病変と考えられている。

脈管病変の ISSVA 分類ではリンパ管奇形に分類される。リンパ管腫とリンパ管腫症はその発症形態

が異なり、病因も異なると考えられるが、現時点では組織学的に鑑別出来ず、発生も不明である。 

 

４．症状 

リンパ管腫の多くは頭頚部、体幹、四肢の体表から認められる腫瘤を形成するが、胸腔・腹腔内に

あって外観上分かりにくい場合もある。内部に感染や出血を起こし、急性の腫脹・炎症により、特

に腹部病変では消化管通過障害や膵炎・胆管炎、水腎症、血尿等の症状を呈することがある。腹腔

内から体表までを広範に占拠する病変や実質臓器に浸潤するものもあり、重症度は様々である。腹

部リンパ管腫症は乳び腹水、腹膜炎、体表に連続する病変を通してのリンパ液喪失、脾臓内リンパ

管腫を認める。またしばしば胸部病変と合併する。また腸管に異常なリンパ管拡張を呈する病変で

は低栄養、消化管出血、蛋白漏出性胃腸症を呈する。 

 

５．合併症 

局所の急性感染、出血、リンパ漏、乳糜腹水、リンパ管腫内出血、腹痛、嘔吐、下痢、血尿、脾臓

内リンパ管腫、血小板減少、凝固障害、播種性血管内凝固症候群などを合併する。 

 

６．治療法 

外科的切除、硬化療法（ピシバニール、ブレオマイシン、高濃度アルコール、高濃度糖水、フィブ

リン糊等）、抗癌剤（ブレオマイシン、ビンクリスチン等）、インターフェロン療法、ステロイド療

法などが行われる。mTOR 阻害剤、サリドマイドなども国外を中心として検討されている。 

 



 

７． 研究班  

小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究班 

 

 

 

 

 



平成26年5月吉日 

平成26年度厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

｢小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究｣ 

(田口班) 

 

第1回コアメンバー会議 

 

日時 ： 平成26年5月9日（金） 15時00分～17時00分 

場所 ： 大阪国際会議場 8階 会議室801、802 

     〒530-0005 大阪府大阪市北区中之島5－3－51 

 

コアメンバーは以下の通りです。（下線は旅費支給対象です） 

Ｈ類縁：田口、松藤、中島、友政、（金森、渡邉(稔)） 

Ｈ病：田口、家入 

非特異性多発性小腸潰瘍：内田 

先天性吸収不全症：位田、虫明、工藤（豊）、米倉、土岐 

仙尾部奇形腫：田尻（臼井） 

腹部リンパ管腫：藤野 

移行期：八木、尾花 

小腸移植：福澤 

病理診断：中澤（欠席） 

画像診断：野坂（欠席） 

統計：村永（未返事） 

登録と長期フォローアップ：岩中、北岡、（北川、前田、奥山） 

日本小児外科学会：仁尾 

日本小児栄養消化器肝臓学会：玉井 

日本周産期新生児医学会：田村（代理出席：加藤） 

日本小児消化管機能研究会：黒田 

日本胎児治療学会：左合（欠席） 

 

議題 ： 

1. ごあいさつ（田口） 

2. 全メンバーおよびコアメンバーの紹介（資料） 

3. 先行研究および本研究の評価（田口）（資料） 

4. 交付申請書および予算配分および研究計画説明（田口）（資料） 

5. 研究費の使用方法について（山崎） 

6. 各グループ別の先行研究の進捗状況と今年度の計画（簡単で結構です、各５分） 

Ｈ類縁（田口、中島）、Ｈ（家入）、小腸潰瘍（内田）、吸収不全症（位田） 



腹部リンパ管腫（藤野）、仙尾部奇形腫（田尻） 

7. ポケットカルテを使った疾患登録とフォローアップ（北岡、10分） 

8. ガイドライン作成の経験から（友政、松藤、岩中、10分） 

9. 小腸移植の位置づけについて（福澤、5分） 

10. 今後の日程（田口）基本は各グループ別に進める。 

コアメンバー会議で進捗状況をチェック（PSJM会期中、年度末） 

評価報告書（11月下旬）、年度報告書（2月ごろ） 

 

 

ミッションのまとめ 

1) 全国調査 初回：吸収不全症、10年毎の調査年：Ｈ病 

2) 全国再調査や詳細調査 必要に応じて 

3) 診断基準作成 吸収不全 

4) ガイドライン作成  全疾患 

5) 登録およびフォローアップ体制の構築 



20140706議事録  

平成26 年度厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

｢小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する

研究｣ 

第1 回ガイドライン作成コアメンバー会議 

日時： 平成26年7月6日（日） 13時00分～15時00分 

場所： 聖路加国際病院旧館（チャペルのある建物）5階研修室B 

東京都中央区明石町9‐1 聖路加国際病院 

http://hospital.luke.ac.jp/index.html 

 

【出席者】田口、松藤、友政、黒田、川原、中島、家入、田尻、臼井、河合、荒木 

【欠席者】藤野（急患手術のため） 

 

【議事録】 

1． ご挨拶（田口） 厚生労働省の小慢、難病、身障者の進捗状況とこの班研究の位置

づけ、今年度の方針について説明。特に用語の定義と整理について川原先生に依頼。 

全国調査 

ヒルシュスプルング病、吸収不全 

ガイドライン作成 

ヒルシュ類縁、リンパ管腫とリンパ管腫症、仙尾部奇形腫 

用語の定義と整理（担当 川原） 

ヒルシュスプルング病および類縁疾患（小慢病名）、短腸症（小慢病名候補）、 

短腸症候群、小腸機能障害（身障者病名）、小腸不全、蠕動不全、吸収不全 

厚労省行政への情報提供と提言 

小慢事業、難病事業、身障者事業 

 

2． ガイドライン作成に向けて（松藤、友政） 松藤先生友政先生よりMinds2014につ

いて、「作成の手引き2014」、「ワークショップスライド集」に基づいて説明。松

藤先生よりヒルシュ類縁疾患のガイドラインのアウトラインの提案があった。希少

疾患なのではじめに疾患概要について説明文を入れ、その後にCQを並べていく方式

が提案され、皆で議論の結果、今年度作成予定の「リンパ管腫およびリンパ管腫症」

「仙尾部奇形腫」もこの様式でいくことになった。ガイドライン作成にあたり文献

検索の要領などについて専門家の河合富士美先生にメンバーに加わっていたくこ

とになり、講義をお願いした。 

 



3． 講義 （聖路加国際大学学術情報センター図書館：河合富士美先生）「エビデンス

の収集から推奨まで」についてPPのスライドと資料を用いて講義、質疑応答。文献

検索の対象時期について議論した。 

 

4． 各グループの進捗状況とロードマップ 

1) ヒルシュスプルング病類縁疾患（松藤、友政）メンバー案作成済、CQ案作成済 

2) ヒルシュスプルング病（川原、家入）2008-2012年の症例の全国集計の準備中。九州

大学の倫理委員会申請中。項目についてグループ内でさらにつめる。 

3) リンパ管腫（藤野、発表者：黒田）CQ案作成済、CQの数が多いのでヒルシュ類縁の

方針に沿って再検討する。 

4) 仙尾部奇形腫（田尻、臼井）グループ会議開催済、会議録の説明。メンバー案作成

済。 

5) 非特異性多発性小腸潰瘍(中島)会議後に直接確認した内容。成人は日比班がなくな

り、松本班になった。現在小児例に関して論文作成中。小児に特化したガイドライン作

成を行うかどうかは今後検討。 

 

5． 今後の予定・宿題（田口） 

1)関連・協力学会および診療ガイドライン統括委員会メンバーに承諾を得る。ひな形は

友政先生がメイルで田口、事務局に送る 

2)COIの整備（７月７日友政先生より追加メイルあり） 

3)次回までに３グループの宿題 

ガイドライン作成チーム、システマティックレビューチーム（５名程度）の人選。 

CQ, PICO案の作成。CQは10個以内くらいにする。 

事務局は総括を九大小児外科・家入里志とし、３つのグループはそれぞれ事務局を

置く。 

4)文献検索は河合先生が担当してくれるので、３グループすべてのシステマティックレ

ビューチームのメンバーに入っていただく。検索年度については継続審議。 

5)次回は９月15日（祝日）1300-1600 聖路加国際病院 会場は松藤先生が手配。  



20140915議事録（案） 

平成26 年度厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

｢小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する

研究｣ 

第2 回ガイドライン作成コアメンバー会議 

日時： 平成26年9月15日（月） 13時00分～15時20分 

場所： 聖路加国際病院旧館（チャペルのある建物）5階研修室B 

東京都中央区明石町9‐1 聖路加国際病院 

http://hospital.luke.ac.jp/index.html 

 

【出席者】田口、松藤、友政、黒田、中島、藤野、川原、家入、田尻、臼井、河合、荒

木（出席予定者全員出席12名） 

 

【議事録】 

1． ご挨拶（田口） 前回第１回ガイドライン作成コアメンバー会議の議事録確認、お

よび宿題の確認。診療ガイドライン総括委員会の委員10名の承諾およびCOI申告の

書類がそろったとこを報告。ほかのメンバーの選定の進捗状況は一覧表参照。 

 

2.  用語の定義と整理（担当 川原） 

ヒルシュスプルング病および類縁疾患（小慢病名）、短腸症（小慢病名）、 

小腸機能障害（身障者病名：小腸不全、蠕動不全、吸収不全）について解説。 

小慢病名を厚労省が認めているのでこのままいくことにした。 

 

3． 各グループの進捗状況と今後のロードマップ 

1) ヒルシュスプルング病類縁疾患（松藤、友政、黒田） 

疾患概要、CQ8つの提案。類縁疾患のうち予後不良の3疾患についてガイドラインをま

とめることを確認。CQごとに3疾患を論じることとした。次回までにCQをガイドライン

作成グループに図り、システミックレビューチームの人選を松藤先生が行う。文献検索

は2014年9月までとし、まず手始めにCIIPでやってみる。 

2) ヒルシュスプルング病（川原、家入） 

九州大学の倫理委員会承認済み。日本小児外科学会の学術委員会の審査へ。2008-2012

年の症例の全国集計の調査項目の提示。これをWeb上で行えるようにシステムづくり。

経費がいくらかかるか？悉皆性を高くするには前回調査の各施設の症例数を提示、5年

で1000例くらいなので予算からは謝金は1例1000円程度。今年中に調査終了予定。 

3) リンパ管腫（藤野）  



三村班（岡山大、形成外科）と臼井班と３つの班にまたがる疾患である。使う側から

は３つの班を包括するようなガイドラインをつくるほうが好ましいという意見で一致

を見た。システマティックレビューチームは9名で3つの班で共通の人選としている。CQ

は腹部リンパ管腫に関しては治療について４つ案を作成。 

4) 仙尾部奇形腫（田尻、臼井） 

疾患概要、SCOPE案提示、CQ案は6個。システマティックレビューチームも構築が終わ

っている。ガイドラインには胎児診断や治療についてはあまり立ち入らない方向性。グ

ループ会議開催済、会議録の説明。メンバー案作成済。 

5) 非特異性多発性小腸潰瘍(中島) 

九大出身岩手医大の松本班になった。現在小児例に関して内田先生が論文作成中。小

児に特化したガイドライン作成を行うかどうかは成人の進捗状況みながら検討する。 

6) 先天性吸収不全症（友政） 

 10月11日グループ会議開催予定。全国調査の準備段階。 

 

4. 今後の予定・宿題（田口） 

1)文献レビューのフォーマットについて実際に論文をみながら書きやすいものをつく

るほうがいい（友政提案、松藤受け） 

2)文献のレビューはCQおよびkey wordsおよびPICOから実施する。担当は河合先生が担

当し、経費は班研究全体として班長の九州大学からまとめて支払う。 

 

5. 次回は全体班会議を12月21日（日）1300-1600 聖路加国際病院 会場は旧病棟5階、

研修室A(100名弱収容可)、研修室B（本日の会場20名収容）。 必要に応じてグループ会

議も開催できるように場所確保。 

 

文責：田口智章 



平成 26 年 12 月吉日 

平成 26 年度厚生労働科学研究費補助金 
難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 
｢小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究｣ 
 

全体班会議のご案内 
各 位 

 

拝啓  初冬の候、先生方におかれましてはますますご健勝の事とお喜び申し上げます。平

素よりご高配を賜り厚くお礼を申し上げます。 

 田口班全体会議が下記の日程で開催となりますのでご案内申し上げます。ご多忙の折、

大変恐縮ではございますが、ご出席の程宜しくお願い申し上げます。 

敬 具 

記 

平成 26 年度厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

｢小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含するガイドラインの確立に関する研究｣ 

（研究代表者 田口 智章）全体班会議 

 

日時 ： 平成26年12月23日（火・祝） 13時00分～16時00分 

場所 ： 聖路加国際病院 旧館（チャペルのある建物）5階 研修室A 

東京都中央区明石町 9‐1 聖路加国際病院 

http://hospital.luke.ac.jp/index.html 

電話 ： 03-3541-5151（代表） 

アクセス：別添 案内図参照 

 

 

[はじめに] 研究代表者あいさつ 田口智章  

 

[講演]  

1. エビデンスの少ない場合のガイドライン作成方法（15分） 

 聖路加国際病院院長、日本医療機能評価機構Minds 診療ガイドライン選定部会部会長  

福井次矢 先生 

2. Systematic Reviewについて（30分） 

  聖路加国際大学学術情報センター図書館マネジャー 河合富士美 先生 



 

[議題]  

1.各グループの進捗状況（各8分） 

        ①ヒルシュスプルング病類縁疾患 （松藤、友政） 

        ②ヒルシュスプルング病 （家入、川原） 

        ③腹部リンパ管腫・リンパ管腫症 （藤野、黒田） 

        ④仙尾部奇形腫 （田尻、臼井） 

        ⑤非特異的小腸潰瘍 （内田、中島） 

        ⑥先天性吸収不全症 （位田、虫明） 

2.小腸移植の適応や体制づくり(8分) （福澤、上野） 

3.疾患登録やフォローアップ体制の構築について(8分) （岩中 2分、北岡 6分） 

4.ガイドラインにおける成人へのトランジションについて(8分) （尾花、中島） 

5. 研究成果申告書および研究費について （山崎） 

6.今後の予定について （田口） 

 

以上 

 

 

九州大学大学院医学研究院 

小児外科 田口 智章 

 

 

【お問い合わせ先】 

〒812-8582福岡市東区馬出 3-1-1 

九州大学大学院医学研究院 小児外科 

事務担当：山崎 智子 

TEL: 092-642-5573, Fax: 092-642-5580 

E-mail : ped-surg@pedsurg.med.kyushu-u.ac.jp 



田口班 GL作成 コアメンバー会議 会議録 

 

2014.5.9 於：大阪国際会議場 

参加者：田口、家入、友政、松藤、田尻、藤野、内田     

途中参加：虫明、工藤 

 

１． メンバーについて 

統括委員会のメンバー：田口、仁尾、玉井、田村、吉田（MINDS）、（友政） 

   事務局：家入、小幡、江角、山崎 

   各疾患の作成グループとシステマティックレビューチーム： 

     リーダー H類縁：松藤 

          H病：秋山 

          吸収不全：位田 

          小腸多発性非特異性潰瘍：内田 

          腹部リンパ管腫：藤野 

          仙骨奇形種：田尻 

     リーダー以外のメンバーと SRチームはリーダーの推薦をうけて、統括委員会で

決定の予定  

          作成チームは概ね４～１０人、SRチームは２～ とする 

   外部評価委員 

     MINDSから（吉田先生の推薦をうける：友政） 

     短腸の会から 

     日本外科学会や日本小児栄養消化器肝臓学会からは？ 

 

２． 内容について 

 ・内容は網羅的である必要はないか（診断と治療を中心） 

 ・リンパ管種は、このガイドラインでは腹部に限る予定 

 ・H類縁は３疾患をまとめて一つの GLに 

 

３． 作業予定について 

   ・完成は同時でなくてもよい 

   ・吸収不全は、遅れてスタート予定（今年度後半？） 

   ・H病は、全国調査の作業が終わってから 

   ・小腸潰瘍は、日比班の動向をみて 

   ・他の３疾患については、スタート 

   ・まずH類縁疾患が雛形を作成する 



      7月 6日（日）13;00から聖路加国際で、３疾患のリーダーと田口、家入、河

合、友政が集まり、その雛形を参考に、SCOPE作成にかかわる共通のルール

を決める（CQの数と立て方、エビデンスの集め方、コンセンサスの得方など） 

 

４． まずは、 

・田口先生から、統括委員にメールで就任のお願いをしていただく 

           各学会に協力の要請をしていただく 

   ・松藤先生にH類縁のスコープを書いてみていただく 

 

 



平成２６年度厚生労働科学研究費補助金（小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を
包含するガイドラインの確立に関する研究」田口智章班 
Hirschsprung病類縁疾患・ガイドライン作成グループ 会議 
2015.02.13 大宮  

パレスホテル大宮 4F シクラメン・ライラック 14:00-15:30 

出席者 田口（班長）、松藤（グループリーダー）、友政、位田、春間、眞部、漆原、渡邉、

内田、下島、上野滋、瓜田、工藤孝広、荒木、曹、住田、深堀、山田佳之、河合 

 

渡邉芳夫先生が３月で退職。４月から研究協力者として参加。代わりに同施設の住田亙先

生に分担研究者に加わっていただくことにする。 

 

議題 

１． システマティックレビューの進め方 聖路加国際大学・河合富士美（PP資料） 

 

２． エビデンス表の記載方法 聖路加国際病院 荒木夕宇子（Ｅｘｃｅｌ資料） 

 

３． ガイドライン作成チーム 役割（Ｅｘｃｅｌ 資料） 

 

４． 質疑応答 

 現在河合さんがピックアップしている文献数が英文 500、邦文 200 で合計 700、まずこ

れを荒木先生を中心に聖路加小児外科にて一次スクリーニングすることになった。 

 つぎにこれをシステマティックレビュー(SR)チームに分配して、エビデンス表を作成す

る。現在のガイドライン作成チーム、およびシステマティックレビュー(SR)チームの構成

を確認し、メンバーに関する質疑応答を行った。その結果、ガイドライン作成チームのメ

ンバーの入れ替えおよび追加が行われた。また SRチームはメンバー数が少ないので若手を

中心に各施設から人を出してもらうようにお願いすることにした。 

 

５．今後の日程（松藤案） 

 作成目的の明確化 

 作成主体の決定 

 事務局・診療ガイドライン作成組織の編成 

 

 ガイドラインチーム システマティックレビューチーム  

2015.01.31 Scope作成, 文献検索 チーム編成  

2015.03.31 Hirschsprung 病類縁７疾患の

基本的特徴の締め切り 

  

  システマティックレビュー  

2015.08.31 推奨文作成   

2015.12.31 診療ガイドライン草案   



平成２６年度厚生労働科学研究費補助金（小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を
包含するガイドラインの確立に関する研究」田口智章班 
Hirschsprung病類縁疾患・ガイドライン作成グループ 会議 
2015.02.13 大宮  

2016 パブリックコメント   

2016 公開   

 普及・導入・評価   

 改訂   

 

上記の提案をうけて、討論した結果、以下のようになった。 

2015.03.31 Hirschsprung病類縁７疾患の基本的特徴の締め切り（疾患グループ長） 

2015.04.30 文献の一次スクリーニング終了（荒木先生他） 

2015.07.31 システマティックレビュー終了（SRチーム） 

2015.08.31 SRチームの作成したエビデンス表を CQ別に分類（荒木、河合） 

2015.09.01 そのデータをガイドラインチームに送り、ガイドラインチームがまとめ

と推奨文の草案にとりかかる。 

2015年 9月下旬 班会議開催し CQ別に進捗状況を発表。 

 

次のロードマップ 

2015.10.31 推奨文草案完成 

2015.12.31 ガイドライン草案完成 

2016年  パブリックコメント 

2016年 3月 公開 

公開法：Mindsの HP、研究班のHP、難病情報センターのHP、日本小児外科学会のHP、

日本小児栄養消化器肝臓学会のHP、日本小児消化管機能研究会HP、冊子体の作成は？メ

ジカルビュー社との交渉では研究費 150万円程度支出すれば出版可能。 

 

文責：田口智章・松藤 凡・河合富士美 



小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含する 

ガイドラインの確立に関する研究班    

区    

分 

氏  名 所     属     等 職   名 

研究代表者 田口 智章 九州大学医学研究院・小児外科学分野 教  授 

研  究  分 

担 者 

松藤 凡 聖路加国際大学・聖路加国際病院・小児外科 副院長 

  位田 忍 地方独立法人大阪府立病院機構大阪府立母子保

健総合医療センター・消化器・内分泌科 

診療局長 

（内科） 

  牛島 高介 久留米大学医療センター・小児科 准教授 

  川原 央好 浜松医科大学・小児外科 特任准教授 

  中島 淳 横浜市立大学附属病院・消化器内科 教授 

  春間 賢 川崎医科大学・消化管内科 教授 

  福土 審 東北大学大学院医学系研究科行動医学分野・東

北大学病院心療内科 

教授 

  福澤 正洋 大阪府立母子保健総合医療センター・小児外科 総長 

  窪田 昭男 和歌山県立医科大学外科学第二講座・消化器外

科 

学長特命教

授 

  漆原 直人 静岡県立こども病院・小児外科 科長 

  渡邉 芳夫 あいち小児保健医療総合センター・小児外科 副ｾﾝﾀｰ長 

  金森 豊 独立行政法人国立成育医療研究センター・臓

器・運動器病態外科部・外科(小児外科学、消化

管免疫学) 

医長 

  内田 恵一 三重大学医学部付属病院 医療福祉支援センタ

ー・小児外科 

セ ン タ ー

長・准教授 

  下島 直樹 慶應義塾大学医学部・小児外科 講師 

（非常勤） 

  八木 実 久留米大学医学部外科学講座小児外科学部門 主任教授 

  上野 滋 東海大学医学部・外科学系小児外科学 教授 

  濵田 吉則 関西医科大学外科学講座・小児外科 外科学講座

教授・小児外

科診療教授 

  増本 幸二 筑波大学医学医療系・小児外科 教授 



  山高 篤行 順天堂大学小児外科 主任教授 

  家入 里志 九州大学医学研究院・小児外科学分野 准教授 

  仁尾 正記 東北大学大学院医学系研究科・小児外科学分野 教授 

  韮澤 融司 杏林大学医学部・小児外科学 教授 

  窪田 正幸 新潟大学医歯学系小児外科学 教授 

  秋山 卓士 地方独立行政法人広島市立病院機構 広島市立

広島市民病院・小児外科 

小児外科主

任部長 

  河野 美幸 金沢医科大学・小児外科 教授 

  本多 昌平 北海道大学病院 消化器外科Ⅰ 助教 

  虫明  聡太

郎 

近畿大学医学部奈良病院・小児科 教授 

  工藤 孝広 順天堂大学 小児科 准教授 

  松井 陽 聖路加国際大学 看護学部 特任教授 

  新井 勝大 国立成育医療研究センター・消化器科 医長 

  工藤  豊一

郎 

成育医療研究センター 器官病態系内科部 肝臓内科医

長 

  米倉 竹夫 近畿大学医学部奈良病院・小児外科 教授 

  土岐 彰 昭和大学医学部・外科学講座小児外科学部門 教授 

  永田 公二 九州大学病院・総合周産期母子医療センター 助教 

  田尻 達郎 京都府立医科大学医学研究科・小児成育外科 教授 

  臼井 規朗 大阪府立母子保健総合医療センター・小児外科 主任部長 

  田村 正徳 埼玉医科大学総合医療センター小児科・新生児

学 

教授 

  左合 治彦 独立行政法人国立成育医療研究センター・周産

期・母性診療センター・胎児医学・周産期医学・

臨床遺伝学 

副院長、周産

期・母性診療

センター長 

  米田 光宏 地方独立行政法人 大阪市民病院機構 大阪市

立総合医療センター・小児外科 

小児外科部

長 

  野坂 俊介 独立行政法人国立成育医療研究センター 放射

線診療部 

部長 

  宗崎 良太 九州大学病院・先端医工学診療部 助教 

  藤野 明浩 慶應義塾大学医学部・外科学（小児） 専任講師 

  岩中 督 東京大学大学院医学系研究科・小児外科 教授 



  森川 康英 慶應義塾大学医学部・小児外科 講師 

（非常勤） 

  小関 道夫 岐阜大学医学部附属病院小児科・小児科学(血液

腫瘍学) 

助教 

  松岡  健太

郎 

独立行政法人国立成育医療研究センター病理診

断部病理診断科・小児周産期病理学(小児腫瘍、

胎盤、腎臓) 

病理診断科 

医長 

  木下 義晶 九州大学病院・総合周産期母子医療センター 准教授 

  北川 博昭 聖マリアンナ医科大学・外科学 小児外科 教授 

  前田 貢作 神戸大学大学院医学研究科・小児外科学 客員教授 

  奥山 宏臣 大阪大学大学院医学系研究科・小児成育外科 教授 

  和田 基 東北大学大学院医学系研究科小児外科学分野・

小児外科学 

准教授 

  上野 豪久 大阪大学大学院医学系研究科・小児成育外科 助教 

  古川 博之 旭川医科大学医学部・外科学講座消化器病態外

科学分野 

教授 

  上本 伸二 京都大学大学院医学研究科外科学講座肝胆膵・

移植外科学分野・肝臓外科／肝臓移植・小腸移

植／小児外科 

教授 

  星野 健 慶應義塾大学医学部・小児外科 准教授 

  阪本 靖介 熊本大学大学院生命科学研究部 小児外科・移

植外科 

講師 

  中澤 温子 独立行政法人国立成育医療研究センター病理診

断部・小児病理学 

病理診断部

長 

  小田 義直 九州大学大学院医学研究院・腫瘍病理学 教授 

  村永 文学 鹿児島大学医学部・歯学部附属病院・医療情報

部 

講師 

  北岡 有喜 独立行政法人国立病院機構 京都医療センター

臨床研究センター・医療情報学・情報システム

学・データベース工学・総合政策科学 

医療情報部

長・臨床研究

センター臨

床研究企画

運営部情報

化推進研究

室長 

  玉井 浩 大阪医科大学・小児科学 教授 



  黒田 達夫 慶應義塾大学医学部・小児外科 教授 

  藤井 喜充 関西医科大学 小児科学講座 講師 

  山田 佳之 群馬県立小児医療センターアレルギー感染免

疫・呼吸器科 

部長 

研究協力者 友政 剛 パルこどもクリニック 院長 

  尾花 和子 山梨県立中央病院小児外科 主任医長 

  小林 弘幸 順天堂大学総合診療科・病院管理学研究室・漢

方医学先端臨床センター 

教授 

  石井 智浩 近畿大学医学部奈良病院小児外科   

  河合  富士

美 

聖路加国際大学 学術情報センター図書館 マネジャー 

  文野 誠久 京都府立医科大学小児外科 学内講師 

  東 真弓 京都府立医科大学小児外科 助教 

  加藤 稲子 埼玉医科大学総合医療センター小児科 教授 

  難波 文彦 埼玉医科大学総合医療センター小児科 講師 

  左 勝則 国立成育医療研究センター周産期・ 母性診療セ

ンター 

フェロー 

  杉浦 崇浩 静岡済生会総合病院小児科 新生児科科

長 

  山田 洋平 慶應義塾大学医学部・外科学（小児） 助教 

  狩野 元宏 慶應義塾大学医学部・外科学（小児） 助教 

  高橋 信博 慶應義塾大学医学部・外科学（小児） 助教 

  清水 隆弘 慶應義塾大学医学部・外科学（小児） 助教 

  曺 英樹 大阪府立母子保健総合医療センター小児外科 副部長 

  義岡 孝子 鹿児島大学大学院小児病理 講師 

  岡島 英明 京都大学 肝胆膵・移植外科・小児外科 准教授 

  松浦 俊治 九州大学医学研究院・保健学科 講師 

  宮田 潤子 九州大学医学研究院・小児外科学分野 助教 

  江角  元史

郎 

九州大学病院・小児外科 助教 

  三好 きな 九州大学病院・小児外科 医員 

  神保 教広 九州大学病院・小児外科 医員 

  小幡 聡 九州大学病院・小児外科 医員 



  栁 忠宏 久留米大学医療センター・小児科 助教 

  出家 亨一 東京大学 小児外科 助教 

  眞部 紀明 川崎医科大学 検査診断学（内視鏡・超音波） 医長(講師) 

  荒木  夕宇

子 

NEC 玉川健康管理センター 副センター

長 

事   務  

局 

  九州大学医学系学部等事務部学術協力課研究戦

略係〒８１２－８５８２福岡県福岡市東区馬出
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ijksenryaku＠jimu.kyushu-u.ac.jp 

  

経理事務担

当者 

藪口 剛士 九州大学医学系学部等事務部財務課経理第一係 
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