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【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。今回全国アンケート調査二次調査まで終了し詳細な解析を行なった。こ

の解析結果を元にガイドライン作成へ向けたSCOPE、CQを作成し、システマティックレビュー

を行い、ガイドライン推奨文を作成した。

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

(ア) 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。

(イ) 現状調査をもとにガイドライン作成へ向

けたCQ、SCOPEを作成する。

(ウ) システマティックレビューをもとにガイ

ドライン推奨文を作成する

(倫理面への配慮)

全国調査の実施にあたっては九州大学大学院医

学研究院の倫理審査の承認を得て、また日本小

児外科学会学術先進検討委員会の許可を得た後

に行った。調査票は匿名化して個人情報保護に

配慮し、集積されたデータは九州大学に一元管

理保管した。

Ｃ．研究結果

1) ヒルシュスプルング病短腸症候群（HDSBS）

小腸型で無神経節腸管の範囲がトライツ靭

帯から75cmより口側に及ぶいわゆる短腸症

候群となった症例に関して2008-2012年の症

例を検討した7)。2008-2012年において短腸

症候群となった症例は11例で全体の0.9％で

あった。発生率としては456,412出生に１例

であり、男女比は2.7：1、家族発生は

18.2％と全体のⅣ期全体の7.1%と比較して

高く、合併奇形も27.3％とⅣ期全体の

18.9％より高い結果であった。11例に関し

て詳細に検討してみると、全例に空腸瘻が

造設され、うち７例に２期手術が施行さ

れ、その内訳は上行結腸パッチ：４例、

Duhamel：１例、Ziegler’s procedure：１

例、Serial transverse enteroplasty(STEP)：

１例という結果であった。４例には２期目

の手術は施行されていなかった。予後に関

しては11例中７例（63.6％）が生存してお

り、その内訳は２期手術が施行されたもの

が６例、施行されず空腸瘻で管理されてい

るのが１例であった。死亡症例は４例で、

内訳は２期手術が施行されたものが１例、

施行されず空腸瘻のみのものが３例で、死

因は敗血症と肝不全であった。死亡症例の

４例全例が無神経節腸管の範囲がトライツ

靭帯より口側30cm以内に及ぶ症例であり、

本症短腸症候群でも最重症に相当すると考

えられた。

2) ＴＡＥＰＴにおける粘膜抜去部位

Ⅳ期ではTAEPTによる根治手術が49.6％と約

半数の症例に行なわれていたが、粘膜抜去

部位の開始部位は施設により異なってい

る。2008-2012年の調査項目に粘膜抜去部位

の開始部位を追加して短期合併症を検証し

た。1087例中必要な手術項目の記載の確認

が可能であった338例のＴＡＥＰＴ症例を対

象とした。さらに粘膜抜去部位の開始部位

の不明な11例を除外した327例を粘膜抜去部

位の開始部位が歯状線から5ｍｍ以上口側の

155例をＡ群、5ｍｍ未満の172例をＢ群とし

た。術後１ヶ月時点での短期合併症を両群

で比較した。腸炎(8.4％ vs.7.6％，

p=0.84) 、 腸 閉 塞 (1.3 ％ vs.3.5 ％ ，

p=0.29)、肛門狭窄(5.8％ vs.2.3％，

p=0.16)、失禁(3.9％ vs.2.9％，p=0.76)、

便秘(3.2％ vs.1.7％，p=0.48)、汚染

(0.6％ vs.0.6％, p=1.00)と有意差を認め

なかったが、直腸粘膜脱はＡ群にはなかっ

たがＢ群のみに７例（4.1％）と有意差を

もって認めていた。

3) ＴＡＥＰＴを含むSoave術後の長期排便機能

鹿児島大学では本症に対して従来は回復の

Soave-伝田法を行っていたが、1990年代後

半より経肛門手術に変更した。その際に粘

膜抜去の開始部位や筋筒切開の方法は変更

せずに手術アプローチのみの変更とした。

Soave術後の長期的な排便機能に対してアプ

ローチの違いが影響を与えるかどうかに関

して検討を加えた。期間は1984年から2015

年でその間の110例の本症を対象とした。男

女比は86：24であった。1984年～1998年ま

で行われたSoave-伝田法72例中に詳細の判

明した70例をＳＤ群、1998年以降の経肛門

手術が行われた38例中詳細の判明している

37例をＴＡ群とした。無神経節腸管の範囲

に関してはＳＤ群（Ｓ状結腸以下：57、左

右結腸：12、全結腸：２、不明１例）でＴ

Ａ群（Ｓ状結腸以下：30、左右結腸：７、

全結腸：１例）と両群合わせてＳ状結腸以

下で79.1％を占めていた。手術成績を比較

すると手術時日齢はＳＤ群404.7±826.7 

vs. TA群：159.0± 252.1（p＜0.05）,手

術時体重はＳＤ群7624.9± 4375.4 vs. TA

群：5751.7 ± 1826.8（p＜0.05）、出血量

はＳＤ群13.5 ± 9.8 vs. TA群：4.5 ±

4.1（p＜0.05）、在院日数はＳＤ群24.0 ±

8.3 vs. TA群：17.8 ± 7.2（p＜0.05）、



手術時間はＳＤ群: 225.8 ± 107.0 vs. TA

群：265.9 ± 108.4（p=0.07）という結果

であった（表８）。合併症全体ではＳＤ

群:36（52.2％）vs. TA群：７（18.9％）

（p=0.01）とＴＡ群で有意に低い結果と

なった。術後長期的な排便機能に関して

は、３才時、５才時、７才時、９才時、11

才時の排便期機能を直腸肛門奇形研究会の

排便スコアを用いて評価した。排便回数、

汚染に関しては各年齢で両群間に有意差を

認めなかったが、便秘に関してはＴＡ群が

ＳＤ群に比して９歳の時点で排便回数が少

なく、失禁に関してはＴＡ群がＳＤ群に比

して３歳、９歳、11歳の時点で有意に低い

結果となった（図５）。総合スコアでは両

群間に有意差を認めなかった。

4) 手術時期に関する検討

国際多施設共同研究のメタアナリシスでは

TAEPTを含むSoave法においは2.5ヶ月未満に

根治術を行った場合には、それ以降に行っ

た場合に比較して劣るという結果が示され

た（参考文献１）。また鹿児島大学からの

検討ではSoave法において手術時期を３－

６ヶ月と６ヶ月以降で比較した場合には、

３－６ヶ月に根治術を行った場合に排便機

能が優れているという結果が得られた（参

考文献２）。以上の結果からＴＡＥＰＴを

含むSoave法で至適手術時期としては３－

６ヶ月である可能性が示された。
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5) ヒルシュスプルング病の人工肛門造設の有

無による長期排便機能

単施設において2002年から2021年の20年間

にかけて根治術を行ったヒルシュスプルン

グ病患者を対象として人工肛門造設の有無

による長期排便機能を評価した。この間に

根治術を施行された患者は76名であった。

根治術式を統一するために腹腔鏡補助下蹴

経肛門的プルスルーを施行された患者を対

象として開腹手術のSoave法にて手術を施行

された25名を除外した。また全結腸型２

名、染色体異常２名、データが不完全で

あった７名も除外し、最終的に29名を解析

対象とした。このうち人工肛門無群が22

名、人工肛門造設群が７名であった。病型

は人工肛門無群が下部直腸型10名、S状結腸

型15名、左右結腸型７名であった人工肛門

造設群の病型は下部直腸型２名、S状結腸型

５名、左右結腸型２名であった。両群間の

在胎週数・出生体重・男女比・手術時月

齢・手術時体重に有意差を認めなかった。

また手術成績に関しても、手術時間・出血

量・術中合併症・術後合併症に両群間に有

意差を認めなかった。術後長期排便機能に

関しては３歳、５歳、７歳、９歳、11歳時

点の排便機能を直腸肛門奇形研究会の排便

スコア（便意、便秘、失禁、汚染の４項

目）を用いて評価した。便意・便秘に関し

ては両群間に有意差を認めなかったが、失

禁に関しては人工肛門造設群が、人工肛門

無群に比較してスコアが全体的に低い傾向

にあり、７歳の時点では優位差をもって低

かった。また汚染も同様に人工肛門造設群

が、人工肛門無群に比較してスコアが全体

的に低い傾向にあり、７、９、11歳時点で

有意差をもって劣るという結果であった。

6) CQ案とSCOPR,及び診断アルゴリズムを作成

1. ヒルシュスプルング病の基本的特徴

1）ヒルシュスプルング病の臨床特徴

a.背景：ヒルシュスプルング病は、遠位側腸管

の無神経節細胞症に起因する蠕動不全と直腸

肛門反射の欠如により、腸管内容の通過障

害、胎便排泄遅延、腹部膨満、胆汁性嘔吐、

便秘と近位側腸管の拡張（巨大結腸症）をき

たす疾患である。小児外科領域においては広

く認知され病態解明と治療法の開発が行われ

てきた。わが国ではヒルシュスプルング病類

縁疾患（AlliedHirschsprung’s Disease）と



よばれてきた。この疾患概念とこれに含まれ

る疾患は、時代の変遷とともに変化し専門家

の間でも意見の一致は得られていない。

このような現状を鑑み、平成23年度厚生労働

省科学研究費補助金難治性疾患克服事業

「Hirschsprung病類縁疾患の現状調査と診断

基準に関するガイドライン作成」（田口智章

班）平成24～25年度厚生労働省科学研究費補

助金難治性疾患克服事業「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」（田口智章

班）において全国調査が行われ、小児外科、

小児消化器、成人消化器の専門家により、疾

患概念、分類、診断基準、重症度分類が策定

された。引き続き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

確立に関する研究平成26～28年（田口智章

班）、においてヒルシュスプルング病診療ガ

イドラインの作成を行うこととなった。

b.ヒルシュスプルング病の定義

ヒルシュスプルング病は、遠位側腸管の無神

経節細胞症に起因する蠕動不全と直腸肛門反

射の欠如により、腸管内容の通過障害、胎便

排泄遅延、腹部膨満、胆汁性嘔吐、便秘と近

位側腸管の拡張（巨大結腸症）をきたす疾患

である。

c.ヒルシュスプルング病の分類

ヒルシュスプルング病は無神経節腸管の長さ

により５型に分類される、手術または生検で

採取された腸管や直腸粘膜標本のHE染色また

はAch染色における腸管神経の病理所見を基

に分類した。

2. ヒルシュスプルング 病の疫学的特徴

平成24～25年度厚生労働省科学研究費補助金

難治性疾患克服事業「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」（田口智章班）において

行われた全国調査（2008-2012年）で把握され

たわが国５年間の主な小児医療施設における

ヒルシュスプルング病疾患数および予後は以下

のとおりである。

3. ヒルシュスプルング病診断の全体的な流れ

ヒルシュスプルング病の病理組織診断

本疾患は、腹部膨満、腹痛、胆汁性嘔吐、腸

管拡張などの腸閉塞症状や胎便排泄遅延、便秘

などの症状や所見を示し、肛門から連続した無

神経節腸管を有する。このため組織学的な評価

は、本疾患の診断に重要な役割を果たす。特に

新生児、乳児期においては、腸管神経節の組織

学的評価は専門的な見識と経験が不可欠であ

る。

直腸粘膜生検で粘膜固有層にアセチルコリン

エステラーゼ陽性線維増生、または全層生検に

よる筋間神経叢に神経節細胞の欠如が認められ

れば、ヒルシュスプルング病と診断する。

7) CQおよび推奨文（案）

CQ1：診断はどのようになされるか？

推奨：腹部膨満、嘔吐、便秘などの腸閉塞

症状を呈し、器質的な異常を認めない場合

には消化管造影検査を行う。Caliber 

changeが認められた場合には、直腸粘膜生

検もしくは消化管全層生検を行うことを推

奨する。

CQ2：腸炎に薬物療法は推奨できるか？

推奨：ヒルシュスプルング病に対する術前

の薬物治療として、現時点で推奨できる薬

物はない。術後排便機能の改善を目的とし

て漢方薬（大建中湯）、プロバイオティク

スの有効性が報告されているが、現時点で

推奨できる十分なエビデンスはない。

CQ3-1：チューブ減圧療法は有用か？

推奨：ヒルシュスプルング病に対して病型

に応じてチューブ（経肛門的）留置によ

る減圧が有効な例があり、症例ごとに検討

されることが提案される。

CQ3-2：ストーマ造設は有用か？

推奨：ヒルシュスプルング病に対するス

トーマ造設は病型によって有効な例があ

り、症例ごとに検討されることが提案され

る

CQ3-3：洗腸は有用か？

推奨：ヒルシュスプルング病に対する洗腸

は病型によって有効な例があり、症例ごと

に検討されることが提案される

CQ4：栄養療法は推奨できるか？

推奨：ヒルシュスプルング病に対する栄養

療法として経腸栄養療法と静脈栄養療法を

実施することを推奨する。

CQ5-1：術式はSwenson, Soave, Duhamelのいず

れがよいか？

推奨：ヒルシュスプルング病にたいして無

神経節腸管の外科的切除は機能的腸閉塞症

状を改善するので行うことを推奨する。

Duhamel法：Duhamel法でのヒルシュスプル

ング病根治術は、全結腸型を含むすべての

病型に適応となる

Swenson法：Swenson法でのヒルシュスプル

ング病根治術は、人工肛門の有無に関係な

く、無神経節腸管の範囲が全結腸に及ぶ症



例までが手術適応となる。

Soave法：Soave法でのヒルシュスプルング

病根治術は、アプローチの違いから経肛門

法とprolapsing techniqueによる肛門外法

の２法が報告されている。

全結腸型を含むすべての病型に手術適応と

なる。大部分の症例で手術は一期的に施行

されており、小腸病変が15 cm以内の症例

では一期的根治術が可能であるとされてい

る。ただし、開腹法や経肛門的法では、無

神経節腸管の範囲が直腸から横行結腸にと

どまる症例で比較検討されている。

CQ5-2：経肛門手術は有用か？

推奨：ヒルシュスプルング病に対して無神

経節腸管の外科的切除は機能的腸閉塞

症状を改善するので行うことを推奨する。

経肛門手術が有効な例があり症例によって

検討されることが提案される。

CQ5-3：内視鏡外科手術は有用か？

推奨：ヒルシュスプルング病に対してどの

術式を用いても無神経節腸管が全結腸型に

至るまでの病型で内視鏡外科手術（腹腔鏡

手術）の適応となる。合併症ならびに術後

排便機能は、開腹手術と同程度か良好であ

る。

CQ6：小腸移植は有用か？

推奨：ヒルシュスプルング病に対する小腸

移植は、特に小腸型に症例において、自己

腸管の最大利用、腸管リハビリテーション

に よ っ て も 静 脈 栄 養 （ Parenteral

Nutrition: PN)からの離脱が困難で、中心

静脈アクセスの欠乏が進行している症例や

敗血症を繰り返しているような症例、肝障

害の進行している症例などに有用である可

能性があるので行うことを提案する

CQ7：長期的な予後は？

推奨：ヒルシュスプルング病（長域型以

下）に対して適切な外科治療が行われれ

ば、生命予後、機能予後は良好である。全

結腸型以上の症例においては、長期に栄養

管理、腸瘻管理などが必要なことがある。

CQ8-1最適な手術時期はいつか？

推奨：経肛門手術を含むSoave法において

は新生児期からの手術が可能である。

Swenson法においても新生児期からの手術

報告はあるが、その報告例は少ない。

Duhamel法ではこれら２つの術式と異な

り、新生児期に手術を施行した報告は少な

く、生後３～５ヵ月児に手術を施行するこ

とが多い。したがって、術式により適切な

手術時期は異なる。

CQ8-2：新生児期の根治術は有用か？

推奨：経肛門手術を含むSoave法において

は新生児期からの手術が可能であるが、新

生児期以降に行った場合と比較して、術後

成績は同等である。

Ｄ．考察

本邦におけるヒルシュスプルング病の変遷に

ついて、40年の全国調査の結果を基に解析し

た。今回対象としたヒルシュスプルング病短腸

症候群（HDSBS）でも前回よりは改善している

ものの依然として高い死亡率であり結腸も回盲

弁もない極めて重篤な短腸症の状態では、根治

術まで持ち込めないかもしくは、持ち込めても

予後が極めて不良であると考えられる。短腸症

に関する平成23年の全国調査128例（小児例）

では48%とおよそ半数近い症例が中心静脈栄養

に依存しているものの、90％近くの症例は生存

しているのに比較して、HDSBSは生命予後が極

めて不良である。この15年で国内でも小腸移植

が可能となったが、肝不全の併発や残存ルート

の問題などで小腸移植そのものの導入も困難な

症例も多いと考えられる。全国調査の結果とシ

ステマティックレビューの結果を比較すると、

国内での診療と海外での診療の主に診断方法や

治療時期に関して乖離が生じている部分が認め

られた。

また術前人工肛門の造設の有無に関しては本

邦におけるヒルシュスプルング病全国調査の結

果からは、経年的に人工肛門を造設する症例は

減少しており、その意味では術後排便機能に関

しては改善していると考えられる。また世界的

には新生児期に根治術を行う症例の報告もある

が、その場合は逆に排便機能が悪化するという

結果が報告されていた。ヒルシュスプルング病

の至適根治術時期に関しては、現状では結論が

でていないが、長期の排便機能を考えた場合、

現時点では新生児期を過ぎた乳児期前半（３～

６ヶ月）が最も適している可能性がある。前述

の人工肛門有無による排便機能を考慮した場

合、人工肛門を造設せずにこの時期に根治術を

行うことが望ましく、その間の管理が重要であ

る。術前腸炎の発生は重篤化した場合には生命

予後に影響を及ぼすだけでなく、その時期の成

長発達と手術時期にも影響を及ぼしかねないた

め、慎重な管理が必要である。経肛門的チュー

ブ留置による減圧と腸洗浄による管理は一つの

方法であるが、在宅での管理を考えた場合には

やや煩雑な側面もある。このあたりの管理方法

に関しては次回の全国調査（2018-2022年）の

項目で盛り込み解析する必要がある。



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である。

ガイドラインの承認により国内ヒルシュスプル

ング病に対する治療の標準化が今後すすむと考

えられる。
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