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【研究要旨】 

非特異性多発性小腸潰瘍症は、非特異的な組織像を呈する浅い潰瘍が小腸に多発する稀な疾

患である。近年のエクソーム解析によって、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遺伝性疾患であることが明らかとなり、Chronic Enteropathy 

Associated with SLCO2A1 gene (CEAS、SLCO2A1関連腸症)の疾患概念が確立してきた。慢性の

鉄欠乏性貧血と低蛋白血症を主徴とし、炎症所見はないか軽微にとどまる。ばち指、皮膚肥厚

や骨膜症などの消化管外徴候を伴うこともある。小腸病変の肉眼所見は輪走ないし斜走する帯

状の潰瘍が枝分かれ、あるいは融合しながら多発する。中心静脈栄養療法以外の治療法に抵抗

性であり、難治性の経過をたどる。 

このような難治疾患の患者さんのQOL向上には、的確な診断基準とデータベース化、そし

て、充実したトランジションシステムが望まれる。 

現在、非特異性多発性小腸潰瘍症の遺伝学的検査を含めた新診断基準を作成し、日本小児外

科学会、および、日本消化器病学会の承認を得たのち、厚生労働省に提出している。今後、難

病センターホームページで改変される予定である。そして、患者データベースの作成では、継

続的に充実させ登録症例数は着実に増加している。さらに、小児期から成人期への移行期支援

ガイドを作成し、難病センターホームページ上で、患者さんも医療者も利用できるように掲載

されている。 

今後、新診断基準案や移行期支援ガイド、改訂版アトラスなどで、本症を啓発する。長期経

過調査や難病研究班との横断的連携などで、本症患者さんのQOL向上にさらに貢献していく。 

Ａ．研究目的 

非特異性多発性小腸潰瘍症は、小児期から成

人期に発症する慢性消化管疾患であり、本邦に

おける症例数は約200例と考えられている稀少

難治性疾患である。現在確立された治療法はな

く、難治性の経過をたどることがあり、小児期

から移行期、成人期にかけて、シームレスな

フォローアップが患者さんのQOLの向上には不

可欠である。本研究の目的は、遺伝学的異常を

含めたシームレスな新診断基準を作成し、充実

した患者データベースを作成する事により臨床

像の研究を行い、小児期から成人期への充実し

たトランジションシステムを構築することであ

る。 

さらに、新診断基準（案）と移行期支援ガイ

ドの周知をおこない、改訂版アトラス正式発刊

する。患者データベースの充実においては、疫

学追跡調査を行う予定である。そして、難治性

腸管障害班や肥厚性皮膚骨膜症研究班との横断

的連携を行うとともに、本診断基準（案）に含
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まれてる遺伝学的検査の保険収載を目指すもの

である。 

 

Ｂ．研究方法 

厚生労働科学研究費補助金難治性疾患等政策

研究事業「難治性炎症性腸管障害に関する調査

研究」班（久松班）と協力し、非特異性多発性

小腸潰瘍症の症例を集積し、患者データベース

作成により臨床・遺伝学的特徴を明らかにす

る。 

新診断基準（案）は、すでに作成されてお

り、難病センターHPの改訂タイミングが来たら

一斉に変更となる。移行期医療ガイドは、現在

の難病センターHPに掲載済である。改訂版アト

ラスは、2016年アトラスの改訂版であり、新診

断基準（案）の記載、遺伝子診断の確定した症

例の訂正、小児例を含む症例画像の追加、変更

がされており、HPの新診断基準掲載後に発刊す

る予定である。 

これらを、学会や研究会、アトラスを用いて

の周知することにより、小児期にピックアップ

される症例の増加を期待する。 

患者データベースの充実においては、疫学追

跡調査（カテーテル血栓症、子宮内膜症、狭窄

に対する治療、長期経過）を行う予定である。 

 

本研究班での非特異性多発性小腸潰瘍症グ

ループは以下のメンバーである。 

松本主之 （岩手医科大学消化器内科消化管分

野） 

内田恵一 （三重県立総合医療センター 小児

外科） 

梅野淳嗣 （九州大学病院） 

水落建輝 （久留米大学 小児科） 
 
(倫理面への配慮) 

遺伝学的検査を研究グループの施設で行う際に

は、各施設の倫理委員会での承認後に、匿名化

を行い患者情報と検体を収集し、SLCO2A1遺伝

子異常の検査はDNAエクソーム解析を行う。 

 

Ｃ．研究結果 

【患者データベースについて】 

2011年11月から2023年11月までに、72例にお

いて、SLCO2A1遺伝子の病的変異を認めてい

る。 

グループ内の症例経験者より、子宮内膜症や

カテーテル血栓症発症症例が多い傾向があり、

腸管狭窄に対する治療を含め、長期追跡調査

を計画中である。 

 

【トランジションシステムの構築について】 

非特異性多発性小腸潰瘍症の移行期支援ガイ

ドを作成し、難病センターのHPに掲載し、啓発

活動を行っている。 

 

【新診断基準（案）について】 

作成終了し、2024年４月予定のHPへの掲載待

ちである。 

 

【アトラス改訂版について】 

2024年4月予定のHPへの新診断基準（案）掲

載待ちで、新診断基準（案）を掲載し、発刊す

る予定である。 

 

Ｄ．考察 

本症は、本邦で疾患概念が確立し、病因であ

る遺伝学的異常も明らかにされた疾患である。

今回、遺伝学的異常を含めた新診断基準が作成

され、世界で唯一の診断基準であると思われ

る。本症への治療はいまだ未確立であるが、診

療医には移行期支援ガイドを参考にしていただ

くことで、患者さんのQOL向上に寄与できるも

のと考える。 

今後、新診断基準案や移行期支援ガイド、改

訂版アトラスなどで、本症を啓発する。長期経

過調査や難病研究班との横断的連携などで、本

症患者さんのQOL向上にさらに貢献していく。 
 

Ｅ．結論 

希少難治性消化器疾患の一つである非特異性

多発性小腸潰瘍症の長期的QOL 向上と小児期か

らのシームレスな医療体制構築の目指し、本症

の新診断基準を作成し、小児期から成人期への

移行期支援ガイドを作成した。今後、新診断基

準案や移行期支援ガイド、改訂版アトラスなど

で、本症を啓発する。長期経過調査や難病研究

班との横断的連携などで、本症患者さんのQOL

向上にさらに貢献していく。 
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辻浦誠治、横江毅、尾嶋英紀、毛利靖彦、

田口智章 非特性多発性小腸潰瘍症に対す

る難治性疾患等政策研究事業研究班の取り

組み 2023年第78回日本消化器外科学会総

会 2023/7/12 函館 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得 なし 

2. 実用新案登録 なし 

3. その他 なし 

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

総総排排泄泄腔腔遺遺残残症症おおよよびび総総排排泄泄腔腔外外反反症症  
 

加藤 聖子 九州大学大学院医学研究院 教授 

木下 義晶 新潟大学大学院医歯学総合研究科 教授 

浅沼 宏  慶応義塾大学医学部泌尿器科 准教授 

宮田 潤子 九州大学大学院医学研究院保健学部門・講師 

 

【研究要旨】 

先行研究により総排泄腔遺残・総排泄腔外反については、全国調査で概要が把握され、小児

慢性特定疾患、難病指定を達成することができ、2017年にガイドラインの策定がなされた。本

疾患群はバリアンスがあるために多診療科、多職種が長期に関わる包括的オーダーメイド型診

療が必要である。今後、患者一人一人の状況をさらに細かく把握し、適切な治療を提供するた

めには前向きのレジストリ構築が必要である。本研究ではレジストリーの構築、診療科間の情

報共有、患者・市民への啓発活動を行うことを目的とする。 

Ａ．研究目的 

本研究では政策研究班としてレジストリの構

築、診療科間の情報共有、患者・市民への啓発

活動などを目的として研究を行う。 

 

Ｂ．研究方法 

① 現存の学会・研究会保有の登録制度を利用

したレジストリ構築、あるいは難病プラット

フォームなど公的支援制度を活用したレジス

トリ構築の検討を行う。 

② 診療科間の情報共有の手段として他研究グ

ループとの情報交換、学会間の連携、共同シ

ンポジウムなどを行う。 

③ 市民公開講座などの啓発活動を行う。 

 

(倫理面への配慮) 

本研究は申請者各の施設の倫理委員会の承認の

元に実施する。 

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。 

Ｃ．研究結果 

① 前向きのレジストリの構築 

総排泄腔異常症のレジストリを直腸肛門

奇形研究会の疾患登録との連携にて確立

する。直腸肛門奇形研究会登録を1次登

録として利用し、前向きに２次登録とし

て新たなレジストリを確立する。患者さ

んが出生後、５歳時、10歳時、15歳時、

20歳時など５年毎位に追跡調査を行う。 

小児慢性特定疾病や指定難病の個票の内

容、窪田班で行われた全国調査、日本産

科婦人科学会女性ヘルスケア委員会調査

の内容を参考に草案を作成した。 

草案について連携する直腸肛門奇形研究

会の運営委員会、施設代表者会議におい

てその内容について承認を得た。 

さらに総排泄腔異常症シンポジウムに関

わる医療関係者の意見を総合して草案を

取りまとめた。 

研究計画書を策定し、直腸肛門奇形研究

会のレジストリに組み込む準備をしてい

る。 
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