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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 
 （総括）研究報告書 

 
       消化管過誤腫性腫瘍好発疾患群の小児から成人へのシームレスな診療体制構築 

のための研究 
 
       研究代表者 杉山 佳子（中山 佳子） 信州大学・学術研究院医学系・准教授 

 

研究要旨 

【研究の目的】 

 消化管に良性の過誤腫が多発する Peutz-Jeghers 症候群、Cowden 症候群（PTEN 過誤腫症

候群）および若年性ポリポーシス症候群（以下、消化管過誤腫性腫瘍好発疾患群）は、根治

的な治療法がない希少疾患であり、再発性に多発する消化管良性腫瘍に対し、小児から成人

期まで生涯に渡りサーベイランスと治療を要する難治性疾患である。 

 消化管過誤腫性腫瘍好発疾患群はこれまで国内で診療ガイドラインがなかったことから、

厚生労働省科学研究費難治性疾患等政策研究事業「消化管良性多発性腫瘍好発疾患の医療

水準向上及び均てん化のための研究」（石川秀樹班長）が着手した診療ガイドライン作成を

本研究班が引き継ぎ、診療ガイドラインの普及を進めることになった。さらに 3疾患につい

て国内における小児から成人を網羅する前向き登録追跡研究や全国頻度調査は行われてお

らず、患者数および重症例の病態の把握がされていない。また、臨床医の本疾患群の認知度

が低く、良質かつ適切な医療を確保できる拠点医療施設を示すと同時に、診療ガイドライン

に基づく標準的な医療の普及、小児から成人の移行期医療を円滑に進めるための診療提供

体制の整備が必要と考える。さらに AYA 世代の患者の QOL の向上と社会的支援に関するニ

ーズに寄り添った支援体制も考慮されなければならない。 

 本研究班は、全国規模の患者数の把握と病態（重症例）の実態把握、移行期医療を考慮し

た小児から成人へのシームレスな診療を可能とする拠点医療施設の整備、患者ニーズにあ

った社会的支援の拡充を達成するために活動する。 
 

【研究結果の概要】 

1．診療ガイドラインの作成・公開・普及 
 平成 29 年度から平成 30 年度に厚生労働省科学研究費難治性疾患等政策研究事業「消化

管良性多発性腫瘍好発疾患の医療水準向上及び均てん化のための研究」（石川秀樹班長）が

「小児から成人にかけてのシームレスな消化管ポリポーシス診療ガイドライン」の作成に

着手した。令和 2 年 4 月時点で作成途中であった診療ガイドラインの作成を本研究班が引

き継いだ。令和２年６月には関連学会の会員にパブリックコメントを募集し、令和２年９月

に「遺伝性腫瘍」に「小児・成人のための Peutz-Jeghers 症候群診療ガイドライン (2020
年版)」、「小児・成人のための若年性ポリポーシス症候群診療ガイドライン (2020 年版)」、
「小児・成人のためのCowden症候群/PTEN過誤腫症候群診療ガイドライン (2020年版)」
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を公開した。 
2. 全国頻度調査と小児慢性特定疾病患者データベースの二次利用 
 3 疾患の全国頻度調査と小児慢性特定疾病患者データベースの二次利用のためのシステ

ム構築等の準備を行った。本研究を通じて、本邦における患者実態・治療内容を把握する予

定である。 
3. 前向きレジストリシステムの構築 
 Cowden 症候群の前向きレジストリシステムについて、分担研究者の六車が中心となり

関連学会と協力して基盤整備を行う準備を開始した。 
4. 拠点医療施設の整備と医療水準の向上に向けた取り組み 
 全国を網羅する拠点病院について、小児・成人の診療受け入れ体制、遺伝カンセリングの

整備状況に関する情報を収集し、北海道から九州までの 23 の医療機関から 36 名の協力者

の内諾を得た。診療レベルの向上を目的に、医療者に向けた教育講演と e-learning を行っ

た。 
5. AYA 世代の患者を対象とした QOL、社会的ニーズに関するアンケート調査 
 研究分担者である武田が中心となり、3 疾患の患者・家族の抱える困難感等の現状と課題

についての調査を計画した。 
6．患者・一般市民への知見の公開と社会的支援を行う 
 市民公開講座あるいは患者会の設立が COVID19 感染のため困難な状況にあることから、

令和２年度は十分な活動ができなかった。令和３年度も COVID19 感染の拡大が続くこと

が予想され、研究班ホームページ等を通じて患者・一般市民に向けて情報を発信する予定で

ある。 
 
分担研究者 
坂本博次 
 自治医科大学・医学部・講師 
六車直樹 
 徳島大学・大学院医歯学研究部・准教授 
梅野淳嗣 
 九州大学・大学病院・助教 
熊谷秀規 
 自治医科大学・医学部・小児科学・教授 
内田恵一 
 三重大学・医学部附属病院・准教授 
神保圭佑 
 順天堂大学・医学部小児科・助教 
角田文彦 

 宮城県立こども病院・総合診療科・ 
 消化器科・部長 
武田祐子 
 慶應義塾大学・看護医療学部・教授 
山本敏樹 
 日本大学・医学部・准教授  
 
Ａ．研究目的 
 消化管に良性の過誤腫が多発するPeutz-

Jeghers 症候群、Cowden 症候群（PTEN 過誤

腫症候群）および若年性ポリポーシス症候

群（以下、消化管過誤腫性腫瘍好発疾患群） 

 

は、根治的な治療法がない希少疾患であり、

再発性に多発する消化管良性腫瘍に対し、



 3 

小児から成人期まで生涯に渡りサーベイラ

ンスと治療を要する難治性疾患である。国

内における小児から成人を網羅する前向き

登録追跡研究や全国頻度調査は行われてお

らず、患者数および重症例の病態の把握が

されていない。また臨床医の本疾患群の認

知が低く、良質かつ適切な医療を確保でき

る拠点医療施設を認定し、診療ガイドライ

ンに基づく標準的な医療の普及、小児から

成人の移行期医療を円滑に進めるための診

療提供体制の構築が急務である。全国規模

の患者数の把握と病態（重症例）の実態把

握、移行期医療を考慮した拠点医療施設の

整備、患者ニーズにあった社会的支援の充

実を達成することを目的とした。 
 
Ｂ．研究方法 
1．診療ガイドラインの作成・公開・普及 

 「Minds 診療ガイドライン作成の手引き」

に準じた診療ガイドラインの作成、公開、

普及を行う。 
2. 全国頻度調査と小児慢性特定疾病患者

データベースの二次利用 
 3 疾患について全国頻度調査と小児慢性

特定疾病患者データベースの二次利用によ

って、本邦における患者実態・治療内容を

把握していく。厚労省難病疫学班の中村好
⼀先⽣班のマニュアルに従い全国頻度調査
を実施する。 
3. 前向きレジストリシステムの構築 
 Cowden 症候群の前向きレジストリシス

テムについて、関連学会と協力して基盤整

備を行う。 
4. 拠点医療施設の整備と医療水準の向上

に向けた取り組み 
 拠点病院は全国を網羅する地域性を考慮

し、小児・成人の診療受け入れ体制、遺伝カ

ンセリングの整備状況に関する情報を重視

する。また、診療レベルの向上を目的に、医

療者への標準的治療の周知を目的とした教

育的な取り組みを行う。 
5. AYA 世代の患者を対象とした QOL、社

会的ニーズに関するアンケート調査 
 3 疾患の患者・家族の抱える困難感等の

現状と課題を把握し、今後の支援体制の整

備に繋げる。 
6．患者・一般市民への知見の公開と社会的

支援を行う 
 市民公開講座あるいは患者会の設立を目

指した活動を予定する。 
 
疾患別・領域別の担当 
・Peutz-Jeghers 症候群 
 成人：坂本、小児：熊谷 
 研究協⼒者：⼭本博徳 
・Cowden 症候群（PTEN 過誤腫症候群） 

 成人：六車、小児：角田 

 研究協⼒者：⾼⼭哲治  

・若年性ポリポーシス症候群 

 成人：梅野、小児：神保 

 研究協⼒者： 松本主之 

・小児外科領域 

 内田 

・診療ガイドラインの普及 

 山本、研究協⼒者：石田秀行 

・患者ニーズ調査 

 武田 

・全国頻度調査 

 全員、研究協力者：石川秀樹、中村好一 

 
Ｃ．研究結果 
1．診療ガイドラインの作成・公開・普及 
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 平成 29 年度から平成 30 年度に厚生労働

省科学研究費難治性疾患等政策研究事業

「消化管良性多発性腫瘍好発疾患の医療水

準向上及び均てん化のための研究」（石川秀

樹班長）が「小児から成人にかけてのシー

ムレスな消化管ポリポーシス診療ガイドラ

イン」作成に着手した。令和 2 年 4 月時点

で作成途中であった診療ガイドラインの作

成を本研究班が引き継いだ。令和２年６月

には関連学会の会員にパブリックコメント

を募集し、令和２年９月に「遺伝性腫瘍」に

「小児・成人のための Peutz-Jeghers 症候

群診療ガイドライン (2020 年版)」、「小児・

成人のための若年性ポリポーシス症候群診

療ガイドライン (2020 年版)」、「小児・成人

のための Cowden 症候群/PTEN 過誤腫症

候群診療ガイドライン (2020 年版)」を公開

した。その後、本診療ガイドラインは日本

遺伝性腫瘍学会のホームページに無料で公

開され、Minds にも掲載された。令和 3 年

度は研究班ホームページへの公開、全国医

療機関へのポスターでの周知などを予定し

ている。 
 日本小児科学会からの依頼にて、小児慢

性特定疾病の概要と診断の手引きの見直し

を行い、診療ガイドラインと診断基準等の

齟齬がないように改版を提案した。 
 次年度は 3 疾患の診療ガイドラインの英

語版を作成し、特に小腸内視鏡診療の進ん

でいる日本における標準治療を海外に向け

て発信する予定である。 
2. 全国頻度調査と小児慢性特定疾病患者

データベースの二次利用 
 Cowden 症候群については、研究分担者

である六車らが行った日本消化器病学会会

員を対象とした全国調査のデータを解析し

論文化を進めている。今後、3 疾患の全国頻

度調査と小児慢性特定疾病患者データベー

スの二次利用によって、本邦における患者

実態・治療内容を把握していく。令和 2 年

度は全国頻度調査の対象施設の抽出、一次

アンケートの作成を終え、システムを構築

した。令和 3 年度に一次調査と二次調査を

行う予定である。小児慢性特定疾病患者デ

ータベースの二次利用についても申請書を

作成した。現在、研究代表者施設での倫理

審査待ちである。 
3. 前向きレジストリシステムを構築 
 Cowden 症候群の前向きレジストリシス

テムについて、分担研究者の六車が中心と

なり関連学会と協力して基盤整備を行う準

備を開始した。令和 3 年度には具体的なシ

ステムの構築を検討する。 
4. 拠点医療施設の整備と医療水準の向上

に向けた取り組み 
 全国を網羅する拠点病院について、小児・

成人の診療受け入れ体制、遺伝カンセリン

グの整備状況に関する情報を収集し、北海

道から九州までの 23 の医療機関から 36 名

の協力者の内諾を得た。令和 3 年度には研

究班のホームページを通じて情報公開する。

今後、関連学会を通じて拠点病院を増やす

と同時に、円滑な移行期医療の整備を含め

た診療支援を行う。また、診療レベルの向

上を目的に、令和 2 年度には医療者に向け

た教育講演と e-learning を研究代表者の中

山が日本遺伝性腫瘍学会にて行った。また、

成人に比較して明らかに専門医が少ない小

児の消化管内視鏡検査と内視鏡治療につい

て、学会雑誌あるいは書籍による周知を行

った。令和 3 年度も同様の取り組みを継続

する。 
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5. AYA 世代の患者を対象とした QOL、社

会的ニーズに関するアンケート調査 
 研究分担者である武田が中心となり、3疾

患の患者・家族の抱える困難感等の現状と

課題についての調査を計画し、倫理委員会

の承認を得た。令和 3 年度は本調査の結果

に基づき、患者および医療者のニーズにあ

った対策を検討する。また、令和 3 年度に

は研究分担者の熊谷が中心となり、AYA 世

代を対象とした移行期医療支援ツールの作

成を行う予定である。 
6．患者・一般市民への知見の公開と社会的

支援を行う 
 市民公開講座あるいは患者会の設立が

COVID19 感染のため困難な状況にあるこ

とから、令和２年度は十分な活動ができな

かった。令和３年度も COVID19 感染の拡

大が続くことが予想され、研究班ホームペ

ージ等を通じて患者・一般市民に向けて情

報を発信する予定である。 
  
Ｄ．考察 
 診療ガイドラインの作成・公開について

は概ね予定通り進んでいるものの、関連学

会への周知や医療者・患者・一般市民への

普及は未だ不十分である。引き続き研究班

ホームページや医療機関へのポスター配布

などを通じて普及に努める。全国頻度調査

と小児慢性特定疾病患者データベースの二

次利用は調査開始の準備が整い、令和 3 年

度に施行の予定である。拠点病院整備につ

いては、関連学会との連携の強化が令和 3
年度の課題となる。AYA 世代を対象とした

QOL 等のアンケートおよび患者・一般市民

への社会的支援については、COVID19 感染

の影響もあり活動が限られる状況を想定し、

ホームページ等のインターネットを利用し

た対策を検討していく。 
 
Ｅ．結論 

 この研究により得られる成果が国民の健

康に還元されるように、研究班ホームペー

ジ等によって医療者および患者・一般市民

にも広く情報を提供していく。難治性希少

疾患の診療体制の整備、AYA世代を対象とし

た移行期医療の拡充、小児慢性特定疾病事

業や指定難病などの厚生労働行政のさらな

る発展に寄与するよう引き続き活動を継続

する。 

 
Ｆ．健康危険情報 
  該当する情報なし 
 
Ｇ．研究発表 
 1.  論文発表 
1)山本博徳,阿部孝,石黒信吾,内田恵一,川

崎優子,熊谷秀規,斉田芳久,佐野寧,竹内洋

司,田近正洋,中島健,阪埜浩司,船坂陽子,

堀伸一郎,山口達郎,吉田輝彦,坂本博次,石

川秀樹,岩間毅夫,岡崎康司,斎藤豊,松浦成

昭,武藤倫弘,冨田尚裕,秋山卓士,山本敏樹,

石田秀行,中山佳子.小児・成人のためのPeu

tz-Jeghers症候群診療ガイドライン(2020

年版). 遺伝性腫瘍 20(2),59-78,2020 

2)松本主之,新井正美,岩間達,樫田博史,工

藤孝広,小泉浩一,佐藤康史,関根茂樹,田中

信治,田中屋宏爾,田村和朗,平田敬治,深堀

優,江崎幹宏,石川秀樹,岩間毅夫,岡崎康司,

斎藤豊,松浦成昭,武藤倫弘,冨田尚裕,秋山

卓士,山本敏樹,石田秀行,中山佳子.小児・

成人のための若年性ポリポーシス症候群診

療ガイドライン(2020年版). 遺伝性腫瘍 2

0(2),79-92,2020 

3)高山哲治,五十嵐正広,大住省三,岡志郎,
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角田文彦,久保宜明,熊谷秀規,佐々木美香,

菅井有,菅野康吉,武田祐子,土山寿志,阪埜

浩司,深堀優,古川洋一,堀松高博,六車直樹,

石川秀樹,岩間毅夫,岡崎康司,斎藤豊,松浦

成昭,武藤倫弘,冨田尚裕,秋山卓士,山本敏

樹,石田秀行,中山佳子.小児・成人のための

Cowden症候群/PTEN過誤腫症候群診療ガイ

ドライン(2020年版). 遺伝性腫瘍 20(2),9

3-114,2020 

4)中山佳子．小児における内視鏡検査の役
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