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本号では遺伝性消化管疾患をテーマに，代
表的疾患の臨床像と内視鏡像を示し，その特
徴をわかりやすく解説することを意図して企
画しました。遺伝性消化管疾患のなかでも比
較的高頻度な疾患や内視鏡的に特徴を有する
疾患を中心に，疫学，原因遺伝子異常，内視
鏡所見およびサーベイランス法について執筆
いただきました。

序説では貝瀬先生が今日における遺伝性消
化管疾患と内視鏡医に求められる役割につい
て遺伝性びまん性胃癌を例に示されていま
す。ヘリコバクター・ピロリ未感染胃の腺境
界付近には褪色粘膜域が稀ならず観察されま
す。こうしたなかから印環細胞癌を正確に診
断し，内視鏡治療につなげることに加えて，
家族歴から遺伝性疾患を疑って遺伝子検査に
向けたカウンセリングを行い，診断確定後は
適切なサーベイランスを行うことの重要性を
示されています。突然変異による孤発例も存
在し，遺伝性消化管疾患の鑑別診断を進める
うえで消化器内視鏡の果たす役割は大きいと
いえます。また疾患ごとに好発部位や発症年
齢も異なり，サーベイランスにおいても開始
時期や内視鏡の選択・アプローチ法などにも
個別の対応が求められます。
病気の発症には，個々の体質と環境要因が

関係するとされ，個々の体質を規定する主な
要因が遺伝子です。また，病変には形づくら
れる理由があり，病変の色調，凹凸，境界，
多発性や分布などの特徴は，遺伝子変異と消
化管内外の環境因子に基づく表現型ともいえ
ます。

ゲノム医療の広がりとともに，疾患の遺伝
子解析が進み，遺伝性疾患の種類は 7,000 種
に及ぶことが明らかにされ，この解析に基づ
いて根本的な治療が可能となった疾患もあり
ます。内視鏡医にとっても遺伝子情報と関連
した内視鏡医療は，これからますます拡大し
ていくことと思います。本特集号が遺伝性消
化管疾患診療にお役立ていただけたなら幸い
です。

（JCHO 山梨病院　佐藤　公）
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