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新生児先天性横隔膜ヘルニア診療ガイドラインと 

今後の臨床研究のあり方 
  

研究分担協力者 永田 公二 九州大学大学院医学研究院 小児外科学分野 
研究分担責任者 田口 智章 九州大学大学院医学研究院 小児外科学分野 

 

研究要旨 

【研究目的】 

 先天性横隔膜ヘルニア（以下、CDH）は希少性の高い難治性疾患である。疾患重症度

に応じて様々な臨床課題があり、臨床現場の医師・家族は、比較的短い限られた時間の

中で児の病態を理解し、治療方針に関する様々な判断を迫られる。本邦では CDH に関す

る現存する診療ガイドラインはないため、難治性疾患政策研究事業の一環として、本ガ

イドラインを作成し、医療従事者、患者・家族への情報提供をおこなう事が本研究の目

的である。 

【研究方法】 

 CDH 診療ガイドライン策定方法と推奨文作成までの経過について、昨年の報告書で概

要を述べた。今回は、ガイドライン完成までの経緯において、パブリックコメントビュ

ー、日本小児外科学会と日本周産期新生児医学会の疾患に関連する 2つの学会とガイド

ライン評価の専門家による AGREEⅡ評価を受けた後の改訂について報告する。  

【研究結果】 

パブリックコメントからは患者家族、医療従事者から積極的にコメントを頂いた。日本

小児外科学会、日本周産期・新生児医学会からは主に本文の内容に関する詳細な検討を

頂いた後、各々、平成 27 年 9月 16 日、平成 27 年 9月 18 日に承認を頂いた。外部評価

委員による AGREEII 評価による評点は（領域１：２１点、領域２：１５点、領域３：３

９点、領域４：１５点、領域５：１１点、領域６：７点、総合評価：５点）であった。

全体的には良い評価を頂いたものの、アウトカム設定の時点でパラメディカルや患者家

族からの意見を組み入れた方が良いというコメントや、内容を簡素化したサマリーを作

成した方が良いというコメントを頂き、一般向けサマリーを作成した。 

【研究結論】 

CDH 診療ガイドライン完成までの経緯について報告した。完成したガイドラインは、

研究事務局である大阪府立母子保健総合医療センター小児外科を中心に日本 CDH 研究

グループの協力施設や学会ホームページに掲載され、Minds にも評価を依頼している。

本ガイドラインにおける重要臨床課題に対する推奨そのものは、現時点での科学的根拠

が概ね低いという共通認識が出来た。今後、症例登録制度を確立し、科学的根拠を高め

る臨床研究を企画・立案し、遂行する事も、我々に課せられた課題の一つであると考え

ている。 
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Ａ．研究目的 

先天性横隔膜ヘルニア（以下、CDH）は希

少性の高い難治性疾患である。疾患重症度

に応じて様々な臨床課題があり、臨床現場

の医師・家族は、比較的短い限られた時間

の中で児の病態を理解し、治療方針に関す

る様々な判断を迫られる。本邦には CDH に

関する現存する診療ガイドラインはないた

め、難治性疾患政策研究事業の一環として、

本ガイドラインを作成し、医療従事者、患

者・家族への情報提供をおこなう事が本研

究の目的である。 

また、海外におけるCDHの臨床研究の動向

としては、1995年に組織された米国を中心と

するCDH Study Groupと、2006年に組織され

たCDH EURO Consortiumが代表的な研究施設

である。米国のCDH Study Groupは 2014年 6

月時点で13か国66施設が登録制度を維持し

ており、8279名のCDH患児がデータベースに

登録されている。一方、CDH EURO Consortium

は 2010 年に Consensus Statement として

standardized protocolを策定し、randomized 

control trial を開始し、科学的根拠を高め

る努力を行っている。本研究班はガイドライ

ンを作成する事が目的であるが、ガイドライ

ンを作成する過程で浮かび上がってきた臨

床的重要課題に対処し、世界の臨床研究の趨

勢に遅れることなく歩み続ける必要性があ

ると感じる。更なる研究に向けた症例登録制

度と前向き研究のあり方について、現時点で

の構想を付記する。 

 

  

Ｂ．研究方法 

 CDH 診療ガイドライン策定方法と推奨文

作成までの経過について、昨年の報告書で

概要を述べた。今回は、ガイドライン完成

までの経緯において、パブリックコメント

ビュー、疾患に関連する 2 つの学会（日本

小児外科学会、日本周産期・新生児医学会）

とガイドライン評価の専門家による AGREE

Ⅱ評価を受けた後の改訂について報告する。

外部評価を受けた後、最終的には研究協力

者による議論を行った後に完成に至った

(資料２−１)。 

以下に各々の外部評価の過程を掲載する。 

１）パブリックコメントビュー 

期間： 2015 年 1 月 1日～1月 31 日 

評価者：一般の方・医療関係者 

ツール：インターネット上のホームページ 

その他： 回答者の制限は行なわず、医療

関係者はもとより患者ご家族を

含む一般の方々から幅広いご意

見を頂いた。回答は匿名で行なわ

れ、CQ 毎の個別のご意見とガイド

ライン全体へのご意見を頂いた。 

経過： 

2015年 1月1日～1月31日 インターネッ

ト上でパブリックコメントを募集 

2015年 3月 3日 パブリックコメントに対

する回答を掲載 

 

２）日本小児外科学会 

期間：  2015 年 5 月 27 日～9月 16 日 

評価者： 日本小児外科学会 理事会 

および学術・先進医療検討委員会 

経過： 

2015 年 5 日 27 日 日本小児外科学会 学

術・先進医療検討委員会に外部評価を依頼 

2015 年 6 月 25 日 学術・先進医療検討委

員会の回答を頂く 

2015 年 6 月 25 日 修正後の改訂版を学
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術・先進医療検討委員会に再提出 

2015 年 7 月 12 日 日本小児外科学会理事

会での審議の後、回答を頂く 

2015 年 9月 8日 修正後、外部評価結果後

の改訂版を理事会に提出 

2015 年 9 月 16 日 日本小児外科学会理事

会の承認を頂く 

 

３）日本周産期・新生児医学会 

期間：  2015 年 6 月 30 日～9月 18 日 

評価者： 日本周産期・新生児医学会 理

事会および学術委員会・理事会 

経過： 

2015 年 6 月 30 日 日本周産期・新生児医

学会に外部評価を依頼 

2015 年 9月 7日 日本周産期・新生児医学

会 学術委員会の回答を頂く 

2015 年 9月 8日 外部評価結果後の改訂版

を提出 

2015 年 9 月 18 日 日本周産期・新生児医

学会 理事会の承認を頂く 

 

４）外部評価委員 

方法：国立成育医療研究センター 森 臨太

郎先生に AGREEⅡ評価を依頼した。 

経過： 

2015年 5月 27日 森 臨太郎先生にAGREE

Ⅱ評価を依頼 

2015 年 6月 1日 ご回答を頂く 

2015 年 9月 8日 外部評価結果後の改訂版

を提出 

2015 年 9月 9日 ご承認を頂く 

 

 

 

 

Ｃ．結果と対応 

１）パブリックコメントビュー 

 患者家族から 6 つのコメントを頂いた。

内容としては、患者家族への情報提供を行

っているという点、長期フォローアップの

重要性について賛成するという点を挙げら

れており、肯定的なご意見を頂いた。 

 医療従事者からは、4つの意見を頂いた。

主にガイドラインの方法論や今後の胎児診

断の重要性など、今回ガイドラインとして

検討出来なかった点について、今後のガイ

ドライン改訂に向けた課題としてとらえら

れるようなご意見を頂いた(資料２−１、 

p84-89)。 

 

２） 日本小児外科学会 

a) CQ1 に呼吸・循環などとともに体温につ

いての記載があったほうがいいと思い

ました。 

→ご指摘の通り、新生児 CDH に対する初期

治療において体温管理は非常に重要です。

ただ、今回参考にした EURO CDH Consortium

の標準治療プロトコールにおいては、体温

管理に関する記載はありませんでした。体

温管理の問題が CDH に特化したものではな

く、新生児医療全般に関するものであるた

めと思われます。そのため、本ガイドライ

ンにおいても体温管理に関して記載しませ

んでした。本ガイドラインは作成委員会に

よる「教科書」ではなく、文献的な裏づけ

のある内容の Review という立場をとって

おりますことをご理解下さい。 

b) CQ8 レポートのまとめ： 「HFO や NO、

サーファクタント・・・、生命予後が改

善したために、待機手術の有用性を示唆

する報告が多い」と記載されていますが、
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CQ2-2、CQ-4 の結果とすこし異なるのが、

少し気になります。 

→ご指摘ありがとうございました。ご指摘

の通り、ガイドライン全体の論旨と整合性

を図るため、以下の如く内容を変更いたし

ました。 

「HFO や NO 吸入、肺サーファクタント投与

などの集学的治療が可能となり、これらの

集学的治療を行った結果、生命予後が改善

したために、後期群である待機手術の有用

性を示唆する報告である」 

 ↓ 

「新生児医療全般の進歩に加えて、HFO や

NO吸入などの集学的治療が可能となった結

果、生命予後が改善したために、後期群で

ある待機手術の有用性を示唆する報告であ

る」 

また同様の理由により、2つ前の文から「肺

サーファクタント」を削除いたしました。 

 

c） 内視鏡外科手術のところで、Stabili- 

zation についての記載があってもいいかな

と思いました。 

→ご指摘の通り、CDH に対する内視鏡外科

手術の施行に際して、患児の呼吸循環状態

の安定化は極めて重要です。しかしどこま

で安定させれば安全に内視鏡外科手術を完

遂できるかに関しては、まだ答えが出てい

ません。そのため、本ガイドラインにおい

ては、各論文における胸腔鏡手術の適応基

準を表として掲載し、コンセンサスに関し

ては今後の課題と結論付けました。一方、

Stabilization の概念は内視鏡外科手術だ

けでなく、CDH の手術全般に対するもので

あると考えます。また、開腹手術に対する

Stabilization と内視鏡外科手術に対する

Stabilization とでは目標とする内容が異

なることが予想されます。そのため、CQ9

「内視鏡外科手術」の項で Stabilization

の概念を取り扱った場合、論旨が複雑にな

ってしまい、混乱を招く可能性を危惧しま

す。Stabilization に関しては CQ8「最適な

手術時期」の項で議論しつくされているこ

ともあり、CQ9「内視鏡外科手術」の記載内

容に関しては現状維持とさせて下さい。貴

重なご意見をありがとうございました。今

後の課題として受け取らせていただきます。 

（Minor revision を除き、ご意見とその対

応を掲載） 

 

３）日本周産期・新生児医学会 

検証方法：日本周産期・新生児医学会（以

下、当学会）の学術委員会（以下、当委員

会）の委員・幹事 8 人（委員長を除き、産

婦人科（A 領域）3 名、小児科（B 領域）3

名、小児外科（C領域）2名）がガイドライ

ンの検証を行った。それぞれが専門家とし

ての意見を当委員会委員長に報告し、集め

られた意見をもとに委員長が報告書案を作

成した。この案について通信学術委員会で

審議を行い、全会一致で本報告書を承認し

た。 

総評： 

 本ガイドラインについて、その臨床的意

義を認め、かつ特に大きな修正が必要とさ

れる問題点がないことを確認した。 

 本ガイドラインは、日本を含む世界の過

去の先天性横隔膜ヘルニアの診療に関係す

る論文を検索・検討し、10 の Clinical 

Questions をあげ、その内、8つについては、

Systematic Review ないし Meta-Analysis

を行い、2 つについては、論文内容の検討
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のみを行い、回答が作成されていた。CQ の

作成は概ね、妥当と考えられた。回答につ

いて、全ての CQ でエビデンスレベルが Dの

「非常に弱い」であり、CQ1、CQ2-1、CQ3、

CQ10 を除くほぼ全てで推奨の強さが 2 の

「提案する」ないし「推奨なし」であるこ

とを確認した。エビデンスレベルの高い論

文があまりないことから、その意味で、強

い推奨が行えないことは妥当と考えられた。 

 この結果は、世界の CDH をとりまく現状

の正確な把握と言う意味では大変大きな意

義があるものの、ECMO の適応基準や手術時

期の選択など、個々の診療現場で実際に行

うべき治療法の選択に必ずしも回答を与え

ていない点は今後の課題である。その最大

の理由は、ガイドラインでも述べられてい

るが、「重症度」が非常に幅の広い疾患で、

重症度の定義と分類および、それに合わせ

た介入・解析が過去にほとんどなされてい

ないことがあげられる。また、これもガイ

ドラインで述べられているが、急速に進む

医療においては、historical control をお

くこと自体が大変困難であることがもう一

つの理由にあげられる。これらの解決は今

後も決して容易ではないが、予定されてい

る 5 年後の改訂に向けて入念な準備がなさ

れ、先天性横隔膜ヘルニアの診療に携わる

現場の実際の治療法の選択に、より具体的

に答えられる改訂版ガイドラインの発行が

期待される。  

（Minor revision を除いたご意見を掲載） 

 

４）外部評価委員（成育医療センター森臨

太郎先生）による AGREEⅡ評価 

総評 

 本ガイドラインは日本における先天性横

隔膜ヘルニアの診療に関して、その大枠に

ついて診療の方針を示すことで標準化に資

するために作成されたガイドラインである

。全般的には日本医療機能評価機構 Minds

で示されている診療ガイドライン作成の手

引きに沿って、その診療に携わる小児外科

を中心に、新生児科や産婦人科などの各領

域の専門家により、真摯に作成されたガイ

ドラインである。AGREEII での評点（領域

１：２１点、領域２：１５点、領域３：３

９点、領域４：１５点、領域５：１１点、

領域６：７点、総合評価：５点）上、１）

患者代表を含めてすべての専門領域の専門

家が平等に参加しているか、２）医療経済

学的視点で検討し、意見が取り入れられた

か、３）どのように導入するのがよいのか

、指標などは作成されているか、４）今後

の改訂が明示されているか、５）各個人の

利益の相反について明示化されているか、

といった項目で改善が期待される。 

 パブリックコメントでは、患者家族から

の積極的なコメントがあり、それに対する

対応や、平易な言葉での説明など、さまざ

まな配慮がなされていて好感が持てるが、

作成者の中心は小児外科や小児科の医師で

あり、病気の性質上難しい点もあるが、ガ

イドラインの表現のみならず、アウトカム

設定などでも看護職や患者家族、公衆衛生

の専門家などの貢献があるとよりバランス

が取れる印象である。ガイドライン作成の

手引きに沿って作成されていることもあり

、実際に導入になると別の形が作成される

ことが望ましい。内容を組みなおして、短

くわかりやすくしたものや、患者家族への

説明に用いられるようなものなどが考えら

れる。さらに、ガイドラインの浸透を観察



するためにも

その浸透が測定できるのか

考慮が必要である

評価者も複数

の専門家が検討する方がよいと考えられる

。 

→患者家族への説明に用いることができる

ような

 

 

Ｄ．考察

新生児

あり、

、疾患重症度が異なるために個々の病態に

合わせた治療方針が要求される

ラインにおい

床課題を策定し

ステマティックレビューとメタ解析

評価を行った点では画期的な作成工程を経

たが、

推奨文は

、2つの推奨文は

治性疾患におけるガイドライン作成の限界

との狭間で

できる推奨文作成を目指したが

は、CDH

判断が

ているかもしれない

本ガイドライン作成過程において

ドラインは

はなく

する科学的根拠のまとめであるが

い科学的根拠からは最も興味を持っている

ことではない推奨を導く可能性があること

も確認した

・家族に対して情報提供を行う事の必要性

するためにも、どのような指標を用いると

その浸透が測定できるのか

考慮が必要である

評価者も複数、方法論の専門家と診療領域

の専門家が検討する方がよいと考えられる

→患者家族への説明に用いることができる

ような、一般向けの疾患説明を追加した

考察 

新生児 CDH は希少性の高い難治性疾患で

、1 施設あたりの治療経験数が乏し

疾患重症度が異なるために個々の病態に

合わせた治療方針が要求される

ラインにおいて、

床課題を策定し、

ステマティックレビューとメタ解析

評価を行った点では画期的な作成工程を経

、導き出された推奨文のうち

推奨文は科学的根拠に乏しい推奨文とな

つの推奨文は

治性疾患におけるガイドライン作成の限界

との狭間で、可能な限り臨床現場でも活用

できる推奨文作成を目指したが

CDH 症例における

判断が、現場では要求される

ているかもしれない

ガイドライン作成過程において

ドラインは医師の裁量権を規制するもので

く、治療方針決定上の臨床的疑問に対

する科学的根拠のまとめであるが

い科学的根拠からは最も興味を持っている

ことではない推奨を導く可能性があること

も確認した。また

・家族に対して情報提供を行う事の必要性

どのような指標を用いると

その浸透が測定できるのか、

考慮が必要である。また、原則的には外部

方法論の専門家と診療領域

の専門家が検討する方がよいと考えられる

→患者家族への説明に用いることができる

一般向けの疾患説明を追加した

は希少性の高い難治性疾患で

施設あたりの治療経験数が乏し

疾患重症度が異なるために個々の病態に

合わせた治療方針が要求される

、CDH における

、現存する科学的根拠をシ

ステマティックレビューとメタ解析

評価を行った点では画期的な作成工程を経

導き出された推奨文のうち

科学的根拠に乏しい推奨文とな

つの推奨文は review となった

治性疾患におけるガイドライン作成の限界

可能な限り臨床現場でも活用

できる推奨文作成を目指したが

における個々の病態に応じた

では要求される

ているかもしれない。 

ガイドライン作成過程において

医師の裁量権を規制するもので

治療方針決定上の臨床的疑問に対

する科学的根拠のまとめであるが

い科学的根拠からは最も興味を持っている

ことではない推奨を導く可能性があること

また、他の医療従事者や患者

・家族に対して情報提供を行う事の必要性

どのような指標を用いると

、といった点も

原則的には外部

方法論の専門家と診療領域

の専門家が検討する方がよいと考えられる

→患者家族への説明に用いることができる

一般向けの疾患説明を追加した

は希少性の高い難治性疾患で

施設あたりの治療経験数が乏し

疾患重症度が異なるために個々の病態に

合わせた治療方針が要求される。本ガイド

における 10 の重要臨

現存する科学的根拠をシ

ステマティックレビューとメタ解析による

評価を行った点では画期的な作成工程を経

導き出された推奨文のうち、8 つの

科学的根拠に乏しい推奨文とな

となった。希少難

治性疾患におけるガイドライン作成の限界

可能な限り臨床現場でも活用

できる推奨文作成を目指したが、結果的に

個々の病態に応じた

では要求される推奨文となっ

ガイドライン作成過程において、ガイ

医師の裁量権を規制するもので

治療方針決定上の臨床的疑問に対

する科学的根拠のまとめであるが、質の低

い科学的根拠からは最も興味を持っている

ことではない推奨を導く可能性があること

他の医療従事者や患者

・家族に対して情報提供を行う事の必要性
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どのような指標を用いると

といった点も

原則的には外部

方法論の専門家と診療領域

の専門家が検討する方がよいと考えられる

→患者家族への説明に用いることができる

一般向けの疾患説明を追加した。 

は希少性の高い難治性疾患で

施設あたりの治療経験数が乏しく

疾患重症度が異なるために個々の病態に

本ガイド

の重要臨

現存する科学的根拠をシ

による

評価を行った点では画期的な作成工程を経

つの

科学的根拠に乏しい推奨文となり

希少難

治性疾患におけるガイドライン作成の限界

可能な限り臨床現場でも活用

結果的に

個々の病態に応じた

推奨文となっ

ガイ

医師の裁量権を規制するもので

治療方針決定上の臨床的疑問に対

質の低

い科学的根拠からは最も興味を持っている

ことではない推奨を導く可能性があること

他の医療従事者や患者

・家族に対して情報提供を行う事の必要性

や、

的根拠を積み上げていかなければならない

事を確認した

根拠の高い研究をいかに計画・立案してい

くか

うに評価し

が重要である

 

 

 

 

 

 

 

 

欧米では

良いのか、

臨床課題に対して

画し

学的根

。本邦においては

の理由で

もしれない

れることなく

には

併症をもつ

が主体となって症例登録制度を整備し

向き研究を企画・立案し

上に

 本ガイドラインは

に改訂

言した

本邦からも質の高い臨床研究が企画・立案

され

く採用され

って

、我々自身が一致団結して主体的に科学

的根拠を積み上げていかなければならない

事を確認した。

根拠の高い研究をいかに計画・立案してい

くか、さらには導き出される結果をどのよ

うに評価し、意思決定に組み込んでいくか

が重要であると考える

 

 

 

 

 

 

 

 

欧米では、「

良いのか、CMV

臨床課題に対して

画し、先日、結論を出した

学的根拠をあげるための努力を始めている

本邦においては

の理由で RCT を企画・遂行する事は

もしれない。しかし

れることなく、

には、希少性かつ

併症をもつ CDH

が主体となって症例登録制度を整備し

向き研究を企画・立案し

上に努めるべきであると考える

本ガイドラインは

に改訂がなされなければ

言した。将来のガイドラン改訂の際には

本邦からも質の高い臨床研究が企画・立案

され、科学的根拠

く採用され、医療従事者や患者・家族にと

って、より有益な

我々自身が一致団結して主体的に科学

的根拠を積み上げていかなければならない

。次に進むべき道は

根拠の高い研究をいかに計画・立案してい

さらには導き出される結果をどのよ

意思決定に組み込んでいくか

と考える。（下図）

「CDH の人工呼吸器では

CMV が良いのか？」という

臨床課題に対して、RCT（VICI trial

結論を出した

拠をあげるための努力を始めている

本邦においては、宗教上もしくは道義上

を企画・遂行する事は

しかし、世界の趨勢に乗り遅

、彼らと対等に議論するため

希少性かつ多様な重症度と幅広い合

CDH に対して、

が主体となって症例登録制度を整備し

向き研究を企画・立案し、

努めるべきであると考える

本ガイドラインは、完成

がなされなければ、

将来のガイドラン改訂の際には

本邦からも質の高い臨床研究が企画・立案

科学的根拠の高い論文が本邦から多

医療従事者や患者・家族にと

より有益なガイドラインとして

我々自身が一致団結して主体的に科学

的根拠を積み上げていかなければならない

進むべき道は、科学的

根拠の高い研究をいかに計画・立案してい

さらには導き出される結果をどのよ

意思決定に組み込んでいくか

（下図） 

の人工呼吸器では HFO

が良いのか？」という

VICI trial）を企

結論を出した。彼らは既に

拠をあげるための努力を始めている

宗教上もしくは道義上

を企画・遂行する事は困難

世界の趨勢に乗り遅

彼らと対等に議論するため

多様な重症度と幅広い合

、本研究グループ

が主体となって症例登録制度を整備し

、科学的根拠の向

努めるべきであると考える。 

完成宣言から 5

、失効する事を宣

将来のガイドラン改訂の際には

本邦からも質の高い臨床研究が企画・立案

の高い論文が本邦から多

医療従事者や患者・家族にと

ガイドラインとして

我々自身が一致団結して主体的に科学

的根拠を積み上げていかなければならない

科学的

根拠の高い研究をいかに計画・立案してい

さらには導き出される結果をどのよ

意思決定に組み込んでいくか

HFO が

が良いのか？」という重要

）を企

彼らは既に科

拠をあげるための努力を始めている

宗教上もしくは道義上

困難か

世界の趨勢に乗り遅

彼らと対等に議論するため

多様な重症度と幅広い合

本研究グループ

が主体となって症例登録制度を整備し、前

科学的根拠の向

5 年後

失効する事を宣

将来のガイドラン改訂の際には、

本邦からも質の高い臨床研究が企画・立案

の高い論文が本邦から多

医療従事者や患者・家族にと

ガイドラインとして改訂
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がなされる事を願っている。 

 

 

Ｅ．結論 

 CDH 診療ガイドライン完成までの経緯に

ついて報告した。完成したガイドラインは、

研究事務局である大阪府立母子保健総合医

療センター小児外科を中心に、日本 CDH 研

究グループの協力施設や学会ホームページ

に掲載され、Minds にも評価を依頼してい

る。本ガイドラインにおける重要臨床課題

に対する推奨そのものは、現時点での科学

的根拠が概ね低いという共通認識が出来た。

今後、症例登録制度を確立し、科学的根拠

を高める臨床研究を企画・立案し、遂行す

る事も、我々に課せられた課題の一つであ

ると考えている。 
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