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研究要旨：非特異性多発性小腸潰瘍症（CEAS）は，小腸に多発潰瘍を来す難治性の遺伝性疾患であ

る．SLCO2A1 遺伝子変異を有することが確認された CEAS 患者 69 例（男性 24 例，女性 45 例）を

対象とし，消化管病変の特徴を中心に検討した．消化管における潰瘍性病変の部位別罹患率は，胃

22%，十二指腸 43%，空腸 26%，回腸（終末回腸を除く） 94%，終末回腸 4%であった．空腸・回腸

病変は，辺縁が明瞭かつ比較的浅い開放性潰瘍が多発しており，輪状潰瘍のほか横走傾向のある帯状

潰瘍や斜走する細長いテープ状潰瘍など多彩な形態を呈していた．切除標本の肉眼所見は，正常粘膜

が島状に残された，いわゆる正常粘膜島が特徴の一つと考えられた．十二指腸病変として襞上の粘膜

欠損，輪走・斜走する潰瘍，狭窄を認めた．本症の診断には，消化管病変の詳細な検討が重要であ

り，病変の分布と形態学的特徴を評価することで他疾患とある程度鑑別可能と思われる． 
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A. 研究目的 
非特異性多発性小腸潰瘍症は，病理学的に肉芽腫

等の特異的炎症所見を伴わない小腸潰瘍が多発

する稀な疾患である．近年我々は全エクソーム解

析によって本症がプロスタグランジン輸送体を

コードするSLCO2A1遺伝子の変異を原因とする

常染色体劣性遺伝病であることを明らかにし，

"chronic enteropathy associated with SLCO2A1 
gene"(CEAS)という新たな呼称を提唱した．

SLCO2A1 は肥厚性皮膚骨膜症の原因遺伝子とし

ても知られており，一部の CEAS 患者には消化管

病変だけでなく，ばち指，骨膜症や皮膚肥厚性変

化などの消化管外徴候がみられることが報告さ

れている 2)．CEAS 患者の臨床徴候の特徴を明ら

かにすることを目的として全国調査を行った． 
 
B. 研究方法 
2011-2022 年の期間中に研究協力施設に通院中

かつ SLCO2A1 遺伝子変異を有することが確認

された CEAS 患者を対象とし，消化管および消

化管外の臨床徴候の頻度を調査した． 
（倫理面への配慮） 
本研究は九州大学病院および研究協力施設の倫

理委員会の承認を得たうえで行った．全ての試

料についてはインフォームド・コンセントを行

い，文書での同意を得た上で採取または使用し
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た．また「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関す

る倫理指針」に沿って遺伝子解析を行った． 
 
C. 研究結果 
遺伝学的に CEAS であることが確認され，臨床

情報が利用可能だったのは 69 例（男性 24 例，

女性 45 例）であった．対象症例中には蛋白の機

能異常をもたらすと推測される 19 種類の

SLCO2A1 遺伝子変異が確認された．発症時年齢

の中央値は 19 歳（1-69 歳）であり，血族結婚は 19
例（28%）に認めた（表 1）．貧血はほぼ全例にみられ

たが，肉眼的血便を認めたのは 2 例のみであった．

37 例（54%）において小腸切除など外科的手術が施

行されていた．ほぼ全例で終末回腸を除く回腸に病

変があり，43%に十二指腸病変が見られた（図 1）． 

 
表 1. CEAS 患者の臨床徴候 

 

図 1．消化管病変の罹患部位 
 
消化管外徴候として，ばち指を 17 例（25%），骨膜

症を 16/65 例（25%），皮膚肥厚所見を 14 例（21%）

に認めた（表 2）．肥厚性皮膚骨膜症の 3 主徴（ばち

指，骨膜症，皮膚肥厚）を全て有する症例は 7 例あ

り，全て男性であった．臨床徴候を性別に分け比較

したところ，胃病変は女性に多くみられ，ばち指，骨

膜症および皮膚肥厚性変化は男性において有意に

多くみられた． 

 

表 2. CEAS 患者の消化管外徴候の頻度 
D. 考察 
遺伝学的に確定診断された CEAS 69 例を対象と

した本検討から，既報と同様に本症は女性に多

いこと（男女比 1:2），貧血は必発するが肉眼的

血便はほぼみられないこと，CRP は比較的低値

であることが確認された．  
ばち指，骨膜症や皮膚肥厚といった肥厚性皮膚

骨膜症の所見のいずれかが約 30%の CEAS 患者

において確認され，そのうち男性 7 例では肥厚

性皮膚骨膜症の 3 主徴を全て有していた．また

臨床徴候には男女差があることも確認された． 

 
表 3. 非特異性多発性小腸潰瘍症の診断基準案 



151 
 

本研究で得られた知見を元に新しい診断基準を

提案し，現在厚生労働省の承認待ちの状態であ

る（表 3）．また本症には血栓症が多く発症する

可能性があり，今後臨床徴候を追加調査する予

定としている． 
 
E. 結論 
消化管病変の特徴的所見に加え，腸管外徴候を有

する場合があることや臨床徴候に性差があることも

CEAS の重要な特徴と考えられる． 
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