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診断の手引 

 

 

小児慢性疾患名（日本語） 

 

小児慢性疾患名（英 語） 

 せんてんせいおうかくまくへるにあ 

 

 先天性横隔膜ヘルニア 
 

 Congenital Diaphragmatic Hernia 

カテゴリ  A 
診断方法 以下の 2 項目のうち、いずれか 1 項目を満たせば確定診断と

する。 

 

1. CT、MRI、超音波検査などの画像診断（出生前検査を含む）

で、腹腔内臓器が横隔膜を越えて胸腔内に脱出しているこ

とが確認できた場合 

 

2. 胸部単純レントゲン写真で本症が疑われ、手術所見により

腹腔内臓器が横隔膜を越えて胸腔内に脱出していること

が確認できた場合 

 

ただし、膜状構造物（ヘルニア嚢）を有した状態で腹腔内臓

器が横隔膜を越えて胸腔内に脱出している場合（有嚢性横

隔膜ヘルニア）は、横隔膜弛緩症との鑑別を要する。また、

外傷などの後天性の原因が疑われる場合は、本疾患から除

外する。 

カテゴリ Aたる背景 疾患概念と確定診断が同一であり、画像診断または手術所見

で診断が確定するため、系統的レビューは不要であると判断

した。 



資料 1-1 

 50 

対象基準 

 （重症度分類） 

以下のうち、最重症例は長期生存ができないため小児慢性特

定疾患の対象とはならない。また、軽症例は長期間にわたる

入院加療や外来通院加療を要さないため小児慢性特定疾患の

対象とはならない。従って、以下の重症度分類のうち、重症

例のみを小児慢性特定疾患の対象とする。 

 

（１）最重症例 

 上記の診断方法により本症の確定診断が得られたうち、合

併する肺低形成・新生児遷延性肺高血圧・重篤な先天性奇形・

染色体異常などのために出生後 90 日以上生存できなかった

症例 

 

（２）重症例 

 上記の診断方法により本症の確定診断が得られたうち、90

日以上生存し、かつ以下の 9 項目のうち、少なくとも 1 項目

以上に該当する症例 

a) -2SD を越える低身長または低体重を示す 

b) 精神発育遅滞・運動発達遅滞・その他中枢神経障害を有す

る 

c) 難聴のために治療を要する 

d) 人工呼吸管理・酸素投与・気管切開管理を要する 

e) 経静脈栄養・経管栄養（胃瘻を含む）を要する 

f) 胃食道逆流症のために外科的または内科的治療を要する 

g) 肺高血圧治療薬の投与を要する 

h) 反復する呼吸器感染のために1年間に2回以上の入院加療

を要する 

i) 経過観察または治療が必要な漏斗胸・側弯などの胸郭変形

を有する 

 

（３）軽症例 

 上記の診断方法により本症の確定診断が得られたうち、90

日以上生存し、（２）の a）〜i)のいずれの項目にも該当しな

い症例 

 


