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研究要旨 本研究は、先天性の稀少難治性泌尿生殖器疾患である総排泄腔遺残症（子宮・腟・

直腸が総排泄腔という共通腔となり会陰に開口）、総排泄腔外反症（膀胱・直腸が体腔外に外

反し、外陰・内性器の低形成を伴う）、Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser症候群（MRKH症候群、
腟・子宮の先天性欠損症）という外陰・子宮腟形成の必要な３疾患を包括的に研究し、泌尿生

殖機能を温存し、妊娠・性交・出産が可能な成人期治療へと円滑に移行させ、患者の健やかな

成長と予後の改善を図ることで患児の自立を促す包括的ガイドライン作成を目的としている。 
 対象とする3疾患は、世界的に見ても全国的な調査報告は無く、各症例の治療は経験的な医
療の域をでていない。そこで、平成26年度に、本邦における網羅的全国調査を施行し、総排
泄腔遺残症466例、総排泄腔外反症229例、MRKH症候群21例を集計し、本邦における疫学、
治療の現状を解析し、平成27年度のガイドライン作成の基礎資料とした。 
 平成27年度は、3疾患のガイドライン作成を「円滑な成人期医療移行」という共通のタイト
ルで行い、総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症では生殖機能（月経血流出路障害、妊孕性、妊娠・

出産）と腎膀胱機能の改善を目的とし、MRKH症候群では適切な診断、腟形成時期、精神サポ
ート、妊娠・出産をとりあげた。設定されたクリニカルクエスチョン（CQ）は、総排泄腔遺残

症と総排泄腔外反症で各 6々題、MRKH症候群では5題設定し、図書館協会に依頼し網羅的欧
文と和文の文献検索を行い、システマティックレビューチームにより各CQ毎に文献内容を精
査し、ガイドライン作成チームにより各CQの推奨文作成を行った。 
 平成28年度は、関連学会にガイドラインレビューをお願いし、パブリックオピニオンを反
映させたガイドラインとして完成する。また、同時進行で、円滑な成人期医療移行のための全

国体制作りを行う。  
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A. 研究目的 
 総排泄腔遺残症（子宮・腟・直腸が総排泄

腔という共通腔となり会陰に開口）と総排泄

腔外反症（膀胱・直腸が体腔外に外反し、外

陰・内性器の低形成を伴う）は、小児外科疾

患の中でも鎖肛の治療だけでなく泌尿生殖器

の治療が必要な先天性稀少難治性疾患である。

MRKH症候群は、先天的なMüller管形成不
全で腟・子宮の先天性欠損を来たし、通常は

思春期の無月経で発見されるが、鎖肛と合併

した場合は小児期に発見されることがある。 

 これら3疾患の鎖肛に対する治療法は確立
され、一定の成績を収めている。しかし、泌

尿生殖器の治療、特に生殖器に関しては、一

定のコンセンサスはなく、経験的治療が行わ

れているのが現状である。幼少期の適切な泌

尿器治療は腎不全の発生を予防すると期待さ

れ、幼少期の生殖器治療の結果がでるのは思

春期に入ってからである。そのため、これら

症例の思春期医療へのスムーズな移行が、社

会生活、特に妊娠・出産という人生を豊に過

ごす上で不可欠なイベントの成否を決めるこ

ととなる。 
 本研究は、泌尿生殖機能を温存し、妊娠・

性交・出産が可能な成人期治療へと円滑に移

行させ、患者の健やかな成長と予後の改善を

図ることで患児の自立を促す包括的ガイドラ

イン作成を目的としている。 
 

B. 研究方法 

 初年度の平成26年度は、総排泄腔遺残症・

総排泄腔外反症・MRKH症候群の、本邦にお

ける症例数・診断と病型・外科治療と予後に

関する網羅的全国調査を行い、平成27年度の

ガイドライン作成のための基礎資料とした。

全国調査は、「ヘルシンキ宣言（平成25年

10月改正）」、「個人情報の保護に関する法

律平成21年6月改正」、「医療情報システム

の安全管理に関するガイドライン第4.2版（平

成25年10月改正）」、「人を対象とする医

学系研究に関する臨床指針」を遵守し、倫理

委員会の承認を経て行い、個人情報は連結可

能な匿名化を行い、事務局での個人情報の漏

洩はなく、倫理面への問題も発生しなかった。 

 平成27年度は、2014年のMinds診療ガイ

ドライン作成マニュアルに準拠し、これら3

疾患のガイドライン作成を行った。「円滑な

成人期医療移行」を3疾患の共通タイトルと

し、ガイドラインの作成にあたっては、患者

さんへの益と不利益という観点から3疾患そ

れぞれの泌尿生殖器に関連するクリニカルク

エスチョン（CQ）を策定した。図書館協会の

協力をえて、CQ毎の網羅的文献検索を行い、

それをシステマティックレビュー（SR）チー

ムで論文内容を評価し、それを基としてガイ

ドライン作成チームが推奨文の作成を行い、

全体会議において推奨草案に対する推奨の強

さとエビデンスの強さに関する投票を行い、

詳細を決定した。 
ガイドライン作成のための役割分担表 

 

総排泄腔外反症総括

矢内

総排泄腔遺残総括

窪田、 米倉

MRKH症候群総括

河野

診断・ 分類

家入

田附

治療・ 予後

藤野

上野

林

吉野

診断・ 分類

岩井

山口

治療・ 予後

天江

山崎

杉多

診断・ 分類

金森

尾藤

治療・ 予後

新開

大野

産科婦人科総括

大須賀、 加藤

腎機能総括

石倉、 金子

統計総括

赤澤　

SR統括
木下

総排泄腔遺残SR
青井

田原

荒井

久松

松野

総排泄腔外反SR
望月

宮田

川上

長谷川

金

MRKH症候群SR
山内

瓜田

相野谷

秋野

江頭　
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C. 研究結果 
 平成26年度の全国調査では、総排泄腔遺残

症466例、総排泄腔外反症229例、MRKH症候

群症例21例を調査することができた。総排泄

腔遺残症と総排泄腔外反症の全国集計の結果

は、次のように要約することができる。 

周産期情報 

 

 

 

 

 

 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

1例発生する出生数 6〜10万 15〜17万 

年間平均発生数（人） 14.8 7.1 

最近の出生前診断率（%) 57.6 72.7 

出生前診断徴候 体腔内異常 体壁異常 

経腟分娩（%） 45 40 

主たる合併症 心奇形 脊髄髄膜瘤 

 

合併疾患 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

染色体異常（%) 0.6 2.3 

心奇形（%) 18.2 8.3 

中枢神経（%) 6.2 10 

脊髄髄膜龍（%) 9.4 45.6 

脊椎奇形（%) 24.9 42.4 

尿路系（%) 77 82 

その他（%) 25.5 37.1 

 
出生早期手術 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

人工肛門造設部位 横行結腸〜S状結腸 回腸〜後腸 

膀胱関連手術 膀胱瘻（64％） 膀胱形成術（86％） 

尿道形成（31%） 

生殖器関連手術 なし 陰茎形成（17％） 

精巣切除（12％） 

恥骨・骨盤離開 なし 恥骨形成（64%） 

腹壁閉鎖 なし 一期的閉鎖（81%） 

泌尿器手術 腎瘻造設 膀胱全摘回腸導管 

VUR根治術 代用膀胱形成 

生殖器手術 腟瘻 精巣固定術 

腟形成・外陰形成 腟形成術 

  造腟術   

 

根治手術 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

単独肛門形成 33% 8% 

人工肛門閉鎖 46% 4.4% 

他のGI手術 肛門粘膜脱 15/56 人工肛門再形成 24/37 

(施行例/総数) 順行性浣腸路 8/56 人工肛門形成 5/37 

腟形成 肛門形成と同時 81% 単独10% 

異時性 12% 

再形成手術 肛門12%、腟8.7% その他の腟関連10% 

 
排便・排尿機能障害・透析 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

排便機能評価人数（%） 290 (62) 22 (10) 

平均排便スコアー分布 1峰性 3峰性 

尿路感染（%） 39 38 

腎機能障害（%） 33 61 

CIC (%) 23 28 

透析・腎移植（人） 15 3 

 
月経異常・月経血流出路障害 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

月経異常（％） 35 60 

月経血流出路障害（％） 23 49 

 
 これらの結果を要約すると、合併疾患とし

て最多なものは尿路系疾患で両疾患ともに約

8割の頻度であった。総排泄腔遺残症では心
奇形が18.2%と高頻度であったが、総排泄腔
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外反症は42.4%に脊髄髄膜瘤を合併し、その
他の脊椎疾患を合わせると88%が脊髄・脊椎
疾患を合併し、予後を決定している重要な因

子と考えられた。総排泄腔外反症における永

久人工肛門の割合は、74%と高率であった。
膀胱機能障害の割合は、総排泄腔遺残が33%、
総排泄腔外反症が61%と総排泄腔外反症で約
倍の頻度で、月経異常や月経血流出路障害の

頻度においても、総排泄腔外反症が約倍の頻

度と、総排泄腔外反症において治療成績が不

良であることが明らかとなった。また、出生

早期から根治術までの手術治療も、総排泄腔

外反症において膀胱形成術、尿道形成、陰茎

形成、精巣切除、恥骨形成、腹壁閉鎖、膀胱

全摘回腸導管などの手術がなされていた。 
 

平成27年度は各疾患のガイドライン作成を
行った。「円滑な成人期医療移行」をめざし

て、次のようなCQと推奨文を作成した。 
総排泄腔遺残症 

  クリニカルクエスチョン (CQ) 

CQ1 
水腟・水子宮・水腎症に対する外科的介入は、

慢性腎機能障害を軽減するか？ 

推奨草案 

 

 

 

 

水腟・水子宮・水腎症に対する外科的介入は、

慢性腎機能障害を軽減するかどうかのエビデ

ンスは不明であるが、腎機能障害が軽減される

可能性もあり、症例に応じた治療介入が提案さ

れる。 

推奨の強さ 
行うことを弱く推奨する（提案する） 

（投票1回：76％） 

CQ2 
病型（共通管長）による術式選択は、月経血流

出路障害を改善するか？ 

推奨草案 （原案）改善するとはいえないが、否定するも

のではない。 →CQに対する明確な推奨文を作

成できなかった。 

CQ3 
病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障

害を改善するか？ 

推奨草案 
（原案）共通管長が3cm以下の症例では術後尿

禁制が保たれ、3cm超の症例では保たれない傾

向は示されたが、病型（共通管長）による初回

術式選択が、尿排泄障害を改善するかの明解な

エビデンスは得られなかった。 →CQに対する

明確な推奨文を作成できなかった。 

CQ4 
月経血流出路障害に対して内科的治療は有効

か？ 

推奨草案 

 

 

 

 

総排泄腔遺残症における月経血流出路障害に

対して、外科治療と比較した内科的治療の有効

性は不明であったが、これら内科治療の介入

が、必要に応じて適切に施行されるべきである

と思われる。 

推奨の強さ 行うことを弱く推奨する（投票1回：96%） 

CQ5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨草案 

 

 

 

妊娠・出産の報告はあるが、患者さんごとに生

殖器の状態は大きく異なるため、一概に可能と

はいえず、また妊娠・分娩に際しては厳重な管

理が必要である。 

推奨の強さ 行うことを弱く推奨する（投票1回：71%） 

CQ6 

成人期に移行した総排泄腔遺残症における間

欠的自己導尿は慢性腎機能障害を予防する

か？ 

推奨草案 間欠的自己導尿が慢性腎機能障害を予防する

かどうかに関してのエビデンスは不明である。

しかし、間欠的自己導尿は、尿路流出路障害に

対して有効な手技であり積極的な導入を提案

する。 

推奨の強さ 行うことを弱く推奨する（投票１回：100%） 

 
総排泄腔外反症 

  クリニカルクエスチョン (CQ) 

CQ1 性の決定は染色体に基づくべきか？ 

推奨草案 

 

性の決定は染色体に基づいて行われることを

提案する。しかし、症例に応じて総意のもとに

検討する必要がある。 
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推奨の強さ 明確な推奨とその強さが決定できなかった 

CQ2 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

推奨草案 （原案）早期膀胱閉鎖は膀胱機能（蓄尿機能お

よび排尿機能）の獲得に有効でないため、行わ

ないことを弱く推奨する。 →CQに対する明確

な推奨文を作成できなかった。 

CQ3 
膀胱拡大術・導尿路作成術はQOLの改善に有効

か？ 

推奨草案 膀胱拡大術・導尿路作成術は、尿禁制において

ＱＯＬの改善は可能である。 

推奨の強さ 
行うことを弱く推奨する（投票1回52%、2回

71%） 

CQ4 
腟・子宮再建術は二次性徴が始まった段階で施

行すべきか？ 

推奨草案 （原案）腟・子宮再建術の時期を比較した報告

はないが、月経血流出路を確保する目的で、適

切な時期に症例に応じて腟・子宮再建術を施行

することが提案される。 →CQに対する明確な

推奨文を作成できなかった。 

CQ5 男性外性器形成術はQOLを改善するか？ 

推奨草案 男性外性器形成術は、外観的なＱＯＬの改善が

可能だが、機能的には困難である。 

推奨の強さ 行うことを弱く推奨する（投票1回81%） 

CQ6 女性は妊娠・出産が可能か？ 

推奨草案 
女性（46XX)における妊娠・出産については、

報告も極めて少なく、非常に困難である。さら

に、周産期に消化管や尿路の合併症が生じうる

ので、より慎重な妊娠・分娩管理を要する事も

考慮すると、安易な妊娠・出産は勧められない。 

推奨の強さ 
行わないことを弱く推奨する（投票1回86%） 

 
 
 

MRKH症候群 

  クリニカルクエスチョン (CQ) 

CQ1 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

推奨草案 
（原案）思春期以降の女性の無月経症に対し

て、MRI検査によって診断が確定されなかった

場合に腹腔鏡検査をすることを提案する。しか

し、思春期以前の小児に関しては現時点では本

CQに対する推奨を提示することは難しい。 →

CQに対する明確な推奨文を作成できなかった。 

CQ2 
鎖肛合併症例（type Ⅱ）での小児期の腟形成

術は有用か？ 

推奨草案 

 

 

 

（原案）鎖肛合併症例（type II）での小児期

の腟形成術は，選択肢のひとつとして考慮され

るべき治療法である。 →CQに対する明確な推

奨文を作成できなかった。 

CQ3 遺残子宮は小児期に摘出すべきか 

推奨草案 遺残子宮を小児期には摘出しないことを提案

する。 

推奨の強さ 行わないことを弱く推奨する（投票1回86%） 

CQ4 思春期の精神的サポートは必要か？ 

推奨草案 MRKH症候群の精神的サポートは有用であり、介

入は適切に行われるべきである。 

推奨の強さ 行うことを強く推奨する（投票第1回70%） 

CQ5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨草案 （原案）代理懐胎、子宮移植による妊娠・出産

の可能性はあるが、現時点において、本邦では

両者とも施行できる状況ではない。 →CQに対

する明確な推奨文を作成できなかった。 

推奨の強さ 明確な推奨文が作成できず、投票は行わなかっ

た。 

 

D．考察 
 研究期間2年目となる本年は、総排泄腔遺
残症、総排泄腔外反症、MRKH症候群のガイ
ドライン作成を行った。「円滑な成人期医療

移行」をタイトルとしてクリニカルクエスチ

ョン（CQ）を作成し、それに関する文献のシ
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ステマティックレビューを行い、推奨文の作

成を行った。しかし、総排泄腔遺残症では

CQ1〜6のなかで、CQ2: 病型（共通管長）に
よる術式選択は、月経血流出路障害を改善す

るか？、CQ3：病型（共通管長）による術式
選択は、尿排泄障害を改善するか？、総排泄

腔外反症ではCQ1〜6のなかで、CQ2：早期
膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？、

CQ4：腟・子宮再建術は２次性徴が始まった
段階で施行すべきか？、さらに、MRKH症候
群のCQ1〜5においては、CQ1：確定診断の
ために腹腔鏡検査は必要か？、CQ2：鎖肛合
併症例（type II）での小児期の腟形成術は有
用か？、CQ5：妊娠・出産は可能か？におい

て、推奨文の作成ができなかった。この理由

は、CQを検討するに十分な文献がなかった
ためである。総排泄腔遺残症では、共通管長

による術式の選択と治療成績がないこと、総

排泄腔外反症においても、早期膀胱閉鎖の有

用性を検討した論文や、腟・子宮再建術の小

児期手術の有用性を検討した論文がなく、今

後の研究課題として重要と考えられた。

MRKH症候群でも、小児期の腹腔鏡検査や腟

形成の有用性を示す論文がなかった。 
 推奨文が作成できたCQに関しては、文献
の網羅的検索による推奨文作成とさらに推奨

の強さを決定でき、泌尿生殖器に関する内科

的治療ならびに外科的治療の有用性を示すこ

とができた。総排泄腔遺残症のCQ5：女性は
妊娠・出産が可能か？に関しては、当初作成

した推奨文は、「可能であり、妊娠・出産に

伴う合併症管理により、生児を得ることがで

きる。」というものであったが、妊娠・出産

の困難さを加味した推奨文として「妊娠・出

産の報告はあるが、患者さんごとに生殖器の

状態は大きく異なるため、一概に可能とはい

えず、また妊娠・分娩に際しては厳重な管理

が必要である。」にメイル審議を経て、変更

となった。 

 これらのことは、今回検討した3疾患に関
する小児期の適切な腟形成法や膀胱機能温存

法に関するエビデンスがないことが、今回の

ガイドライン作成で明らかになり、大きな問

題提起をなすもので、将来のガイドライン見

直しにおいて最重要課題と考えられた。 
 また、総排泄腔外反症のCQ1：性の決定は
染色体に基づくべきか？の推奨文「性の決定

は染色体に基づいて行われることを提案する。

しかし、症例に応じて総意のもとに検討する

必要がある。」に関しては、強く推奨するま

たは弱く提案するの意見が委員間で二分され、

決定できなかった。このことは、総排泄腔外

反症の性の決定に関しては、過去の方針と現

在の方針が異なることと、委員間でもそれに

対する見解が異なるためと考えられ、性の決

定という問題の難しさを明らかにするもので

あった。 
 今回3疾患をガイドラインとして取り上げ
るにあたり、稀少疾患でエビデンスに基づく

論文が少ないことが当初より懸念されていた

ため、図書館協会に依頼し平成26年に3疾患
の網羅的文献検索を行い、平成27年に前回以

降の論文検索、さらにCQ決定後にCQ毎の
文献検索を施行した。このような網羅的文献

検索においても、いくつかのCQでは、CQ
を検討するだけの文献が存在していないこと

が明らかとなった。 
 今回のガイドライン作成を通じて、研究課

題である3疾患は、小児期の外科治療が未だ
にエビデンスに基づいたもので無いことを明

らかにするものであった。 
 
E．結論 
 研究目的である3疾患の「円滑な成人期医
療移行」に必要な医療体制構築には、小児期

に行われる泌尿生殖器治療の精緻化とそれに

対する長期フォローによる成績評価が必要で

あるという課題を明らかにすることができた。 
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F．健康危険情報 
なし 
 
G．学会発表 
１．論文発表 
窪田 正幸 
23.総排泄腔遺残、24. 総排泄腔外反症 
小児慢性特定疾病 診断の手引き 
（監修）日本小児科学会（編集）国立成育医

療研究センター小児慢性特定疾病情報室、診

断と治療社（東京）、905-907、2016 
 
総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症 
日外科系連会誌 40:1056-1058, 2015 
 
厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策

研究事業）「先天性難治性稀少泌尿生殖器疾

患群（総排泄腔遺残症、総排泄腔外反、MRKH
症候群）におけるスムーズな成人期医療移行

のためのガイドライン作成」 （H26- 

難治等（難）-一般-082） 平成26年度 総
括研究報告書 研究代表者 窪田正幸、平成

27年5月 
 

２．学会発表 
窪田正幸 
平成 26 年度先天性難治性稀少泌尿生殖器疾
患群（総排泄腔遺残、総排泄腔外反、MRKH
症候群）の全国調査報告 
第52回日本小児外科学会総会、シンポジウム
２小児外科におけるナショナルスタディと診

断治療ガイドラインの構築  
2015.5.30 神戸 
 
H．知的財産の出願・登録状況 
１．特許取得 
 なし 
２．実用新案登録 

 なし 
３．その他 
 なし 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 


