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[PD8-5] Lynch症候群における遺伝子変異別にみた径10mm以下大腸腫瘍の臨床病
理学的特徴
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【目的】Lynch症候群における径10 mm以下の大腸腫瘍の臨床病理学的特徴について遺伝子変
異別に明らかにする。
【対象と方法】当院でLynch症候群と診断された症例のうち、2009年1月から2024年12月に内視
鏡切除を施行した径10 mm以下の大腸腫瘍15例52病変を対象とした。年齢、性別、腫瘍径、局
在、肉眼型、JNET分類、病理学的悪性度を検討し、生殖細胞系列の病的バリアント別に比較し
た。

【結果】初回内視鏡時の平均年齢は49±13歳、男性8例であった。平均腫瘍径は6.7±2.6 mm
で、局在は近位結腸24病変、遠位結腸28病変であった。肉眼型は隆起型24病変、平坦型28病変
であった。Advanced neoplasms（高異型度腺腫 17病変，Tis癌 9病変，T1　癌 4病変）は30病
変、低異型度腺腫は22病変に認めた。2017年以降に評価された46病変におけるJNET分類は
Type 2A 34病変、Type 2B 12病変であった。生殖細胞系列変異は、MLH1変異7例21病変、MSH2
変異7例30病変、PMS2変異1例1病変であった。PMS2例を除き、MLH1群とMSH2群を比較した
ところ、両群間で年齢、腫瘍径、肉眼型には有意差を認めなかったが、近位結腸病変の割合が
MLH1群で有意に低かった（5/21 vs 18/30、p=0.021）。Advanced neoplasmsの割合はMLH1群
81%（17/21）、MSH2群43%（13/30）と、MLH1群で有意に高かった（p<0.01）。JNET Type
2Bの割合はMLH1群56%（9/16）がMSH2群10%（3/29）に比べて有意に高かった（p<0.01）。
【結論】Lynch症候群における径10 mm以下の大腸腫瘍では、MLH1またはMSH2変異が大部分
を占めていた。特にMLH1変異を有する病変では、腫瘍径が小さいにもかかわらず病理学的悪
性度が高く、JNET分類もこれを反映していた。これらの結果は、原因遺伝子に応じたサーベイ
ランスおよび治療戦略の最適化に寄与する可能性があると考えられた。
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