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【研究要旨】

当分担研究班では、小児難治性下痢症についてその診断・鑑別の指針を全国の実地医家、お

よび小児医療機関の医師に広く提示するために、当研究班で作成・刊行した『難治性下痢症診

断の手引き－小児難治性下痢症診断アルゴリズムとその解説』の内容をホームページに公開し

た。また、同ホームページサイト内に全国の医療機関からの症例相談に応えるための窓口を開

設した。

また、特発性難治性下痢症を小児慢性特定疾病の細分類項目に挙げるために、対象疾病名を

「難治性乳児下痢症およびその他の難治性下痢症」とし、その疾病解説の文案を策定した。今

後はこの活動は、日本小児科学会および日本小児栄養消化器肝臓学会の小慢委員会の活動の一

つとして引き継いでいくこととした。

Ａ．研究目的

小児難治性下痢症は様々な病因・病態を含む

疾病の集合的概念であり、そこに含まれる疾病

の多くがそれぞれ希少疾患であり、かつ診断が

容易でない。小児診療において遭遇する、一般

的な下痢とは経過の異なる遷延性下痢や生後早

期から出現する先天性の下痢は、多くが病因・

病態診断が難しい。そのため、その診断の指針

となるものを刊行するとともにこれを一般に公

開し、さらに症例相談窓口を設けることによっ

て広く小児難治性下痢の診療に役立てることを

目的とした。

また、「特発性難治性下痢症」は、治療を必

要とする病態の成人期への移行、症例数、およ

び成因が不明である点において難病指定の要件

を満たす疾病であるが、本疾病は難病として指

定されていない。小児慢性特定疾病の疾病分類

では「12．慢性消化器疾患」の大分類に「1．

難治性下痢症」が掲げられているが、「特発性

難治性下痢症」は個別疾病に該当する細分類に

も組み入れられていない。これまで一連の活動

によって「特発性難治性下痢症」を新たに定義

して診断方法を明文化した上で、これを細分類

項目の疾病として承認されるよう活動を進める

こと、および小児の遷延性下痢に関する症例相

談と症例登録のための環境を整備することを目

的とした。

Ｂ．研究方法

難治性疾患等政策研究事業「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・先天性吸収不全症

グループ」（平成26年～28年度）で行った全国

調査、および一部の対象疾患を対象としたシス

テマティックレビューをもとに、平成31年まで

に難治性下痢症の診断アルゴリズムと簡易版、

およびその解説文の原案を策定し、これを本分

担研究班の成果物として出版刊行するプロセス

を進め、これを日本小児栄養消化器肝臓学会の

ホームページに公開し、症例相談のシステムを



構築することを進めた。

また、「特発性難治性下痢症」を小児慢性特

定疾病の細分類項目に挙げるための必要事項を

討議した。

(倫理面への配慮)

本研究は前年度において大阪府立母子医療セン

ターにおける倫理審査を経てその承認を得て施

行している。

Ｃ．研究結果

令和２年度、「難治性下痢症の診断アルゴリ

ズムと簡易版、およびその解説」に内容の更新

と改訂を行って日本小児栄養消化器肝臓学会ガ

イドライン委員会に諮り、同年度末にその承認

を得た。

令和３年度、出版のための内容改訂と手続き

を進め、令和３年10月に『難治性下痢症診断の

手引き－小児難治性下痢症診断アルゴリズムと

その解説－』を診断と治療社より書籍として刊

行した。

令和４年度、この書籍の内容を日本小児栄養

消化器肝臓学会のホームページ内に公開し、さ

らに症例相談窓口を設けて全国の医療機関にお

ける小児難治性下痢の診療に役立ち、かつ希少

疾病の症例登録をおこなっていくためのシステ

ムを構築した（https://www.byflow.jp/up/

idi20221219/）。

また、各年度を通じて特発性難治性下痢症を

小児慢性特定疾病の細分類項目に挙げるため

に、対象疾病名を「難治性乳児下痢症およびそ

の他の難治性下痢症」とし、令和３年度にその

疾病解説の文案を策定した。

当初、班会議の活動では疾病分類の大項目を

変 更 す る こ と は 難 し い こ と 、 お よ び

miscellaneousな疾患概念を細分類に組み込む

ことは難しいとの見解が示されていたが、今後

はこの活動（特発性難治性下痢症を小児慢性特

定疾病の細分類項目に挙げるための活動）を、

日本小児科学会および日本小児栄養消化器肝臓

学会の小慢委員会の活動の一つとして継続して

いくことを決定し、令和４年度の全体班会議に

おいてこれを報告した。

これらをもって平成26年度から行ってきた小

児難治性下痢症に関する調査研究、診断指針の

策定と出版、および情報公開を行うという目的

と、「難治性乳児下痢症およびその他の難治性

下痢症」を小児慢性特定疾病の対象とするため

の道筋を開くという目的が達成された。

Ｄ．考察

小児の難治性下痢症の診断指針を策定して公

開するとともに、症例相談窓口を開設したこと

は、診断困難な症例や病態把握から治療を進め

るための情報を提供するとともに、希少疾病を

登録して成因不明の難治性下痢症例の中から網

羅的遺伝子解析や蛋白解析により新規な疾患原

因が解明されることに資すると期待される。

「特発性難治性下痢症」の患者は成人期に移

行して難病として医療政策上の補助を受けるべ

き対象となり得る。したがって、特発性難治性

下痢症の客観的な診断基準（又はそれに準ずる

もの）を確立してこれを指定難病とすることは

重症、難症、かつ成人期に移行する患者が適正

に医療補助を受けられるようにすることを可能

にするものである。本研究班の活動により、小

児期の慢性疾病として「難治性乳児下痢症およ

びその他の難治性下痢症」を小児慢性特定疾病

に上げることは、将来「特発性難治性下痢症」

が難病指定されるために必要な過程であり、こ

れを継続していくことは必要である。

Ｅ．結論

平成26年度から行ってきた小児難治性下痢症

に関する調査研究に始まり、診断指針の策定と

出版、および情報公開を行うという目的が達成

された。また、「難治性乳児下痢症およびその

他の難治性下痢症」を小児慢性特定疾病の対象

とするための道筋を学会活動として継続するこ

とが可能となったため、本分担研究班は一定の

役割を果たしたと考えられるため、その活動は

今年度をもって終了することとした。
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