
【解　答】

非特異的多発性小腸潰瘍症/
chronic enteropathy associated 
with SLCO2A1

解説：
　非特異的多発性小腸潰瘍症は，岡部や崎村に
よって提唱された疾患概念であり1）2），若年～中年
女性に好発し，小腸に多発する潰瘍が貧血と低蛋
白血症の誘因となる難治性疾患である．長い間本
疾患の原因は不明であったが，近年，本疾患は常
染色体劣性遺伝疾患であり，その原因はプロスタ
グ ラ ン ジ ン の 細 胞 内 輸 送 蛋 白 を コ ー ド す る
SLCO2A1（solute carrier organic anion trans-
porter family member 2A1）遺伝子の変異である
ことが明らかとなった3）．それにともなって，非特
異的多発性小腸潰瘍症には chronic enteropathy 
associated with SLCO2A1 gene（CEAS）という
新たな疾患概念が提唱された．
　本邦における CEAS の集積とその解析によっ
て，本疾患は女性に多く（男性の 2.5 倍），臨床的
には，長期にわたる小腸からの潜性出血による鉄
欠乏性貧血と著明な低蛋白血症が特徴であること
が報告された．その一方では，顕性出血は少なく
CRP などの炎症反応も比較的低値であるとされ
ている4）．CEAS の画像診断は，その診断基準の中
で，1）近接，多発する非対称性狭窄，変形（X 線
所見），近接多発し，境界鮮鋭で浅く斜走，横走す
る地図状，テープ状潰瘍（内視鏡所見）などが特
徴であることが示されている4）．また，SLCO2A1

遺伝子の変異は肥厚性皮膚骨膜症の原因でもあ
り，CEAS の消化管外徴候として，ばち指，皮膚
肥厚や骨膜症などが認められる症例が存在するこ
とも明らかとなっている5）．
　今回の提示症例は，比較的頻度の少ない高齢男
性であったが，慢性的に続く貧血と著明な低蛋白
血症を呈しており典型的な CEAS の臨床像で
あった．貧血についても顕性出血ではなく潜性出
血（潜血反応：＞1000ng/dl で陽性）であった点
も，本疾患の主症状に合致していた．また，小腸

の造影では腸管の多発する狭小化，非対称性で不
規則な変形，偽憩室が認められ（Figure 3C，D），
内視鏡でもらせん状，斜走する浅い多発潰瘍，管
腔狭小化などの CEAS に特徴的な所見（Figure 
2A，B および 3A，B）が確認された．
　本症例は，臨床症状や小腸検査を踏まえて，当
初から非特異的多発性小腸潰瘍症を念頭に置いて
診療にあたっていたが，CEAS の疾患概念提唱後
に，本人のご両親が従弟婚であったこと，消化管
外徴候であるばち状指（Figure 1A）や下肢長管
骨の皮質骨の肥厚（Figure 1B）の存在が確認さ
れた．さらに，SLCO2A1遺伝子の変異検索も倫理
委員会の承認を得て行い，本症例では CEAS で最
も頻度の高い c.940＋1G＞A 変異が認められた．
　本疾患に特異的な治療法は存在せず，現状では
対症療法が基本であるが，今後の病態解明によっ
て新たな治療法が開発されることを期待したい．
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