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特 集  基礎と臨床から炎症性腸疾患を診る

は　じ　め　に

　炎症性腸疾患(inflammatory bowel 

disease：IBD)の発症には遺伝的要因

が関与していることはよく知られている 

が，これまで主に内科が診療する症例

(非小児例)では，通常の診療で遺伝子

異常を意識することはあまりなかった。

近年の遺伝子解析技術や研究の進歩に

よって，内科でも遺伝的素因が強い症

例を意識していくことが求められつつ

ある。本稿では，一般的なIBDの発症

に関連する遺伝的素因に関する解説で

はなく，成人例にも混在している臨床

医が知っておくべき遺伝性疾患の可能

性などについて述べたい。

Ⅰ．�異なる２つの遺伝的要因
に関する仮説

　主に潰瘍性大腸炎(u l c e r a t i v e 

colitis：UC)とクローン病(Crohn’s 

disease：CD)からなるIBDは，その発

症に遺伝的要因と環境要因の両方が

関わる多因子疾患である。内科側が

診療するようなおおむね15歳以上の

IBD患者(都合上，本稿では以下「成人

IBD」とする)においては，IBDは難病

ではあるものの，いわゆる希少疾患

ではないことから，common disease-

common variants仮説を前提として遺

伝的解析が進められてきた。これは，

IBDのような一般的な疾患は，生物学

的に影響の小さい一般にありふれた遺

伝子多型の組み合わせでなりやすさが

決まっているという考え方である。こ

の場合，複数の小さなリスクの積み重

ねで「IBDになりやすい体質」が規定さ

れ，それに相互作用をきたす「環境要

因(腸内細菌叢など)」が加わることで

IBDを発症する。おそらく多くの成人

IBDはこの仮説に従うと考えられる。
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