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小児期・移行期を含む包括的対応を要する希少難治性肝胆膵疾患の調査研究 
 

先天性門脈体循環短絡症の全国調査 
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Ａ．研究目的 

先天性門脈体循環短絡症は短絡路の局在が肝外か

肝内によって大きく２つに分類される。さらに、先

天性肝外門脈体循環短絡症は肝内門脈が低形成の

タイプ（過去に先天性門脈欠損症と呼称されていた）

と正常に開通しているタイプに分けられる。 

本研究では、先天性門脈体循環短絡に対して、過

去・現在の経過情報を集積することで、本邦におけ

る本症の診療状況を把握し、問題点を明らかにする

とともに診療。治療の指針を示すことが目的である。 

 

Ｂ．研究方法 

過去に先天性門脈欠損症と呼称されていた先天性

肝外門脈体循環短絡症に対する肝移植治療の全国

調査を行った。その後、調査対象を肝内門脈短絡症

まで広げ、全国調査を行った。肝移植調査の対象施

設は肝移植学会の登録施設、全症例の全国調査の対

象施設は小児門脈脾臓研究会の登録施設とした。 

 

Ｃ．研究結果 

本邦では、2018 年 8 月までに 26 症例の先天性肝外

門脈体循環短絡症に対して肝移植が施行されてい

た。移植時年齢の中央値は 5.2 歳。適応としては高

アンモニア血症が最も多く 16 症例、次いで心肺血

管合併症 10 例（肝肺症候群：6例、肺高血圧症：4

例）であった。25 例が生存しており、死亡した 1例

の死亡原因は嘔吐による窒息であり原病や肝移植

に関係するものではなかった。また、術前 10 例に

認めていた心肺血管合併症（肝肺症候群：6例、門

脈性肺高血圧症：4例）に関しては、評価を行なっ

た 7例すべて（肝肺症候群：3例、肺高血圧：4例）

で正常化もしくは改善していた（３例は未評価）。 

研究要旨 

先天性肝外門脈体循環短絡症（過去には先天性門脈欠損症と呼称されていた）は、消化管からの静脈血が

肝臓を経由せず体循環に直接流入する静脈系の異常である。有病率は3万出生に1人と稀な疾患だが、新生

児マス・スクリーニングの普及や画像検査技術の向上により近年報告例は増加している。しかしながら、

症状が多彩であるため、治療適応、治療法、予後においても依然未知な部分が多く、これらの治療方法・

経過管理方法の確立が必要と考える。我々は、以前は主だった治療であった肝移植症例の全国調査を行い、

その後、肝内門脈体循環短絡を含めたすべての症例に対する全国調査へと広げ、予後等を検討した。関連

合併症の中には治療後も改善に乏しい症例も多く、早期診断・早期治療が必要であることが示唆された。

今後は、診断、至適治療法・時期に言及した先天性門脈体循環短絡に対するガイドライン作成を検討して

いる。 
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全国調査に関して、解析対象症例は 134 例であっ

た。診断時の中央値年齢は 9 ヶ月で、35 例が肝内

短絡、95 例が肝外短絡、残り 4 例が両短絡を有し

ていた。100 例に対して治療が行われており、治療

適応は肝移植調査と同様で、高アンモニア血症が最

も多く 80 症例、次いで心肺血管合併症 33例（肝肺

症候群：18 例、門脈性肺高血圧症：15 例）であっ

た。治療として、48 症例が外科的結紮、33症例が

血管内治療、13 症例が肝移植を受けていた（その

他 7 例）。治療前 80 例に認めていた高アンモニア

血症は、治療後 71 例に改善を認めた。一方で、治

療前 33例に認めていた心肺血管合併症（肝肺症候

群：18 例、門脈性肺高血圧症：15 例）に関しては、

評価を行なった 30 例中正常化もしくは改善した症

例は 18 例であった（3例は未評価）。門脈性肺高血

圧症に関しては短絡路治療後も 4 例において病態

進行を認めた。 

Ｄ．考察 

 先天性門脈体循環短絡症に対する治療は安全に

行われ、特に肝移植後の成績も良好であった。治療

法に関しても以前は主流であった肝移植から短絡

路閉鎖が主流となっている様子が窺われた。どの治

療法においても、多くの症例で高アンモニア血症に

関しては改善を認めるが、心肺血管合併症に関して

は肝移植治療の方が予後は良い。その理由に関して

は不明であるが、少なくともこれらの症状が出現す

る前に、短絡路を閉鎖することが重要であることが

今回の結果からは示唆された。 

 

Ｅ．結論 

先天性門脈体循環短絡症に対し、早期診断を心が

け、関連症状が出現する前に早期治療を計画する

ことが現時点では望ましいと考える。その中で、

関連症状次第で、一部の症例に対しては、肝移植

が第一選択となる可能性があり、さらなる検討が

必要である。 
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