
 30 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

II. 分担研究報告 
 
 

  



 31 

厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

 

新生児先天性横隔膜ヘルニア診療ガイドラインと 

治療標準化にむけた症例登録制度の構築 
  

研究分担協力者 三好 きな 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り、平成 27年

7 月 1 日に指定難病に指定された。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。CDH 診療ガイドラインは医療従事者のみならず患者・

家族への情報提供において有用であると考え、我々は昨年までに CDH の診療ガイドラ

インを完成させた。 

その過程で本邦では症例の集約化が不十分であることから単施設での臨床研究に

は限界があることが浮き彫りとなった。今後は多施設共同研究による CDH 症例の登録

制度を実現させ、CDH 治療の実態を把握することで、今後の本邦における治療の標準

化および治療水準の向上を図ることを目的とした。 

【研究方法】 

 CDH 診療ガイドライン完成までの経過については、昨年の報告書で概要を述べた。

今回は CDH 診療ガイドライン刊行とその後の普及に向けた活動の経過を報告する。 

また、本邦における CDH の治療標準化を目指すにあたり、本研究班に参加している施

設による多施設共同研究として CDH 症例登録システムの構築を行った。そのシステム

内容と実用化に向けての活動について報告する。 

【研究結果】 

CDH 診療ガイドラインは詳細版、実用版（資料２−１）、一般向け（資料２−２）が研

究事務局である大阪府立母子保健総合医療センターのホームページに掲載されてい

るほか、平成 28 年 5 月 30 日に Minds ガイドラインセンターのホームページに詳細版

が掲載され、一般公開されている。日本 CDH 研究グループの協力施設や日本小児外科

学会ホームページにもリンクが貼られている。製本版はメジカルビュー社より平成 28

年 3 月 20 日に第 1 版が刊行された。また、現在本ガイドラインの英訳が進められて

おり、英訳版は Pediatrics international に掲載される予定である。 
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CDH 症例登録システムに関しては、大阪大学が契約している Research Electronic 

Data Capture（以下、REDCap）システムを活用することとし、参加施設による討議に

て、調査期間や調査項目の選択を行い、登録システムの構築を行った。現在、来年度

からのシステム稼働を目標に、システムを管理する大阪大学において「新生児先天性

横隔膜ヘルニアの治療標準化に関する研究」として後方視及び前方視研究の倫理審査

承認後、各施設で倫理審査を申請している。 

【研究結論】 

CDH 診療ガイドライン完成後、製本版の刊行と英文化について報告した。今後も 5

年ごとの改定に向けて研究を継続していく。 

前回の報告で課題として挙げている症例登録制度に関しても、本研究班の参加施設

による多施設共同研究としてシステムの構築が進んでおり、今後はこのシステムに登

録された症例を活用して前方視の臨床研究を立案し、遂行していくことにより、CDH

の治療の標準化や治療水準の上昇につなげていきたい。 
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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り、平成 27 年 7

月 1 日に指定難病に指定された。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。これまで本邦

には CDH に関する診療ガイドラインがなか

ったため、当研究班で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、昨年その完成に至った。 

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 Consensus Statement と し て の

standardized protocolを策定し、randomized 

control trial を行うことで、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、その過程で本邦では症例の集

約化が不十分であることから、治療水準向上

につながるような臨床研究の実施や治療の

標準化が難しいことが浮き彫りとなった。こ

のような事態に対応すべく、本研究班参加施

設で多施設共同研究によるCDH症例の登録制

度を策定し、より多くの症例におけるCDH治

療の実態を把握し、臨床研究を立案・遂行す

ることで、今後の本邦における治療の標準化

および治療水準の向上を図ることを新たな

目的とした。 

Ｂ．研究方法 

 CDH 診療ガイドライン完成までの経過に

ついては、昨年の報告書で概要を述べた。

今回は Minds への掲載や製本版 CDH 診療ガ

イドライン刊行など、その後のガイドライ

ン普及に向けた活動の経過を報告する。 

また、本邦における CDH の治療標準化を

目指すにあたり、本研究班に参加している

施設による多施設共同研究として CDH 症例

登録システムの構築を行った。そのシステ

ム内容と実用化に向けての活動について報

告する。 

（倫理面への配慮） 

症例登録システムに関する倫理面への配

慮として、調査実施施設における倫理委員

会の申請を行っている。本研究は、「ヘル

シンキ宣言」および「人を対象とする医学

系研究に関する倫理指針」に従って実施す

る。 

 後方視研究の対象者に対しては、本研究

の情報をホームページ上に公開し、登録情

報を診療録から取得する。前方視研究の対

象者もしくはその代諾者に対しては説明文

書に基づき説明を行い、参加について同意

を得る。登録する情報は診療録より取得す

る。対象者には健康被害や時間的負担など

の不利益のリスクはなく、経済的負担もな

い。情報の登録に関しては、多施設共同で

大 阪 大 学 が 契 約 し て い る Research 

Electronic Data Capture （以下、REDCap） 

システムを利用し、情報登録者や登録日時、

情報の修正履歴に関する情報もサーバーに

記録される。 

個人情報の取り扱いに関しては、登録す

る際にはすでに個人を特定できる情報（氏

名、カルテ番号、住所、電話番号）は除去
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してあり、各施設において連結可能匿名化

を行い、情報はしかるべき場所に保管する。

個人情報のうち日付データに関しては、

REDCap システムにおいては、解析の際に日

付データは個人識別不能な期間データに変

換される。また、万が一日付データを出力

しようとしても、REDCap では強制的に日付

情報のランダムな変更が行われるため、出

力された情報から個人を特定することは不

可能である。しかし、各施設の倫理規定に

則って、日付データを個人情報として除去

することが求められる施設に対しては、期

間データでの入力を行うこととしている。 

 

Ｃ．研究結果 

１）CDH 診療ガイドラインの普及 

 昨年完成した CDH 診療ガイドラインは、

詳細版、実用版（資料２−１）、一般向け（資

料２−２）を研究事務局である大阪府立母子

保健総合医療センターのホームページに掲

載した。Minds にも評価を受けたのち承認

され、平成 28 年 5 月 30 日に Minds ガイド

ラインセンターのホームページに詳細版が

掲載、一般公開された。その他にも日本小

児外科学会ホームページにも上記の３つの

版が掲載されている。製本版はメジカルビ

ュー社より平成 28 年 3 月 20 日に第 1 版が

刊行された。製本化に伴ってガイドライン

本文の改訂（CQ8 の文献 3)と文献 24)の記載

漏れについて）と p29 の HFO の説明文の訂正

を加え、オンラインで掲載されている CDH 診

療ガイドラインを、第 1.2 版に改定した。 

また、現在本ガイドラインの英訳が進め

ら れ て お り 、 英 訳 版 の Pediatrics 

international への掲載許可をいただいて

いる。可能な限り Free access の期間を設

けることで、海外からの閲覧がしやすいよ

うに配慮した発信を予定している。 

 

２）CDH 症例登録制度 

 CDH 症例登録システムに関しては、研究

方法で前述したように大阪大学が契約して

いる REDCap システムを活用することとし

た。 

参加施設による討議（資料２−３）にて、

研究対象を 2011 年 1月 1日から 2020 年 12

月 31 日の期間に出生した症例とし、対象と

なる新生児横隔膜ヘルニア患児の臨床経過

、治療方法、生命予後、機能的予後、合併

症などについて、診療録（カルテ）から情

報を取得して、インターネット上のデータ

ベース（REDCap）に登録する。 

調査項目については、先行研究を参考に、

参加施設で討議した上で（資料２−３）、以

下の項目を設定した。 

 

【出生前所見】（出生前診断例のみ） 

最初に CDH が疑われた時点での妊娠週日

数、診断された CDH 病変部位（右／左／

両側／不明）、胎児治療の有無、出生前ス

テロイド投与の有無 

詳細な計測が行われた最も早期の胎児超

音波検査について： 

検査時妊娠週日、羊水過多の有無、胃泡

の位置［Kitano の分類］、Liver-up の有

無、胎児水腫/胎児皮下浮腫/胎児胸水/

胎児腹水/その他の腔水症の有無、健側肺

最長径、健側肺最長径と直交する横径、

健側肺断面積、胸郭断面積、児頭周囲長

、LHR（詳細な測定値がない場合）、L/T

比（健側肺；詳細な測定値がない場合）

、三尖弁輪径、僧帽弁輪径 



 35 

詳細な計測が行われた最も晩期の胎児超

音波検査について： 

検査時妊娠週日、羊水過多の有無、胃泡

の位置［Kitano の分類］、Liver-up の有

無、胎児水腫/胎児皮下浮腫/胎児胸水/

胎児腹水/その他の腔水症の有無、健側肺

最長径、健側肺最長径と直交する横径、

健側肺断面積、胸郭断面積、児頭周囲長

、LHR（詳細な測定値がない場合）、L/T

比（健側肺；詳細な測定値がない場合）

、三尖弁輪径、僧帽弁輪径 

胎児 MRI 検査について： 

検査時妊娠週日、胃泡の位置［Kitano の

分類］、Liver-up の有無、健側肺肺底部

の不完全描出の有無 

CDHに対する胎児期治療の有無/その内容

、CDH 以外に対する胎児治療の有無/内容

、母体へのステロイド投与の有無 

 

【出生時所見】 

（出生前診断例・出生後診断例に共通） 

出生前診断の有無、出生場所[院内／院外

]、出生年月、分娩様式（経膣自然分娩／

経腟誘発分娩／予定帝王切開／緊急帝王

切開）、帝王切開の理由［ CDH／胎児機能

不全（fetal distress）／母体理由／そ

の他（自由記載）］、帝王切開時の陣痛の

有無「有・無」、体重、身長、頭位、性別

、胎児麻酔の有無、出生直後の鎮静の有

無、Apgar Score（ 1 分、5 分）、奇形の

合併［染色体異常（内容）、中枢神経異常

（内容）、動脈管開存以外の心奇形（内容

）、その他（内容）］の有無、臍帯血ガス

pH/BE/PaO2/PaCO2 

初期胸部単純レントゲン写真における患

側肺の所見[肺尖部型/肺門部型/ガス像

あるが判断不能/ガス像なし/不明]、胃（

胃管）の位置[腹腔内/胸腔内/判断不能/

不明] 

出生後（新生児搬送例では入院後）最も

早期の心臓超音波所見：動脈管開存（無

／RL優位／RL同等／LR優位）、心房内シ

ャント有無（無／RL 優位／RL 同等／LR

優位）、三尖弁逆流の有無、三尖弁逆流最

大流速、肺動脈径（左右：肺動脈分岐部

付近）、下行大動脈径（横隔膜レベル）、

LVDD（左室拡張末期径）、LVDS（左室収縮

末期径）、EF（左室駆出率）、三尖弁輪径

(mm)、僧帽弁輪径(mm)、HR（心拍数） 

生後 24 時間以内における動脈血最高酸

素分圧(Highest PaO2) およびその時の

呼吸条件（換気モード、Pre か Post か、

FiO2、MAP）、生後 24 時間以内における動

脈管後の動脈血最低二酸化炭素分圧（

Lowest PaCO2）およびその時の呼吸条件

（換気モード、Pre か Post か、SV or PIP

、Freq or RR） 

 

【治療的介入】 

（出生前診断例・出生後診断例に共通） 

呼吸管理について： 

1 分時の挿管の有無、5分時の挿管の有無 

人工呼吸管理：初回人工呼吸開始時日齢

、人工呼吸管理期間（一時的中断は管理

終了と見なさない） 

体外式膜型人工肺（ Extracorporeal 

membrane oxygenation; ECMO）施行の有

無、ECMO 施行理由[PPHN/気胸/肺出血/そ

の他/その他の内容]、ECMO 終了時死亡の

有無、出生から開始までの時間、開始か

ら終了までの時間、方式[VA 方式／VV 方

式]、適応理由［PPHN／気胸／肺高血圧／
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その他（自由記載）］、 

NO 投与の有無：初回投与開始時日齢、投

与期間（一時的中断は投与終了と見なさ

ない）、最高投与 NO濃度(ppm) 

酸素投与の有無：初回投与開始時日齢、

投与期間（一時的中断は投与終了と見な

さない） 

気管切開の有無：気管切開施行時日齢、

気管切開離脱時日齢 

薬剤投与について： 

薬物投与［サーファクタント、プロスタ

グランジン E1（PGE1）、プロスタグラン

ジン E2（PGI2）、］の有無 

 

【根治術所見】 

（出生前診断例・出生後診断例に共通） 

手術日齢、出生から手術までの時間、CDH

病変部位（左／右／両側）、手術アプロー

チ（経腹／経胸／鏡視下／その他（自由

記載））、鏡視下手術の非完遂の有無（通

常手術へ移行・手術中止を含む）/非完遂

の理由、欠損孔の大きさ（CDHSG の分類

）、ヘルニア嚢の有無、脱出臓器（胃／小

腸／大腸／肝臓／脾臓／腎臓）、横隔膜修

復方法（直接縫合閉鎖／パッチ閉鎖／自

己筋組織／その他）、非完遂の理由、使用

パッチの種類[GORE-TEX Soft Tissue 

Patch、Sauvage Filamentous Fabric、

COMPOSIX EX Mesh、その他]、胸腔ドレー

ン留置の有無、術中合併症（自由記載） 

 

【退院時所見と生存期間】 

（他院への直接転院も含む） 

入院時日齢、退院時日齢、退院理由、呼

吸補助［酸素投与、人工呼吸器（CPAP を

含む）、気管切開］の有無、経口以外の栄

養摂取[在宅 TPN、経鼻栄養、経胃瘻栄養

]の有無、肺血管拡張剤使用の有無、生命

予後（生存／死亡）、最終確認日齢または

死亡日齢、明らかに原病と関連のない死

亡（非医原性の事故死など）の有無 

 

【退院時合併症】 

消化管穿孔（有・無・不明）、気胸（有・

無・不明）、発症時日齢、気胸発生側、気

胸に対する治療、敗血症（有・無・不明

）、CDH の再発（有・無・不明）、手術時

日齢、再々発の有無、聴力検査異常（有

・無・不明）、治療を要した乳び胸、また

は胸水（有・無・不明）、治療を要した GERD

（有・無・不明）、GERD に対する治療（

内科的／外科的）、腸閉塞（有・無・不明

）、手術時日齢、中枢神経障害（ IVH、PVL

、水頭症、低酸素性脳症、痙攣、その他

）（有・無・不明）、胸郭変形（有・無・

不明）、手術時日齢、その他（自由記載） 

 

【成長発達】 

1.5 歳、3歳、6歳時の身長、体重、頭囲 

1.5 歳、3歳、6歳時の主治医判断による

発達遅延の有無、神経学的所見（複数選

択可） 

1.5 歳、3歳時の DQ値（新版 K式）：姿勢

・運動(PM)、認知・適応(CA)、言語・社

会（LS）、全般、施行時日齢 

6 歳時の IQ 値（WISK-Ⅳ）：姿勢・運動(PM)

、認知・適応(CA)、言語・社会（LS）、全

般、施行時日齢 

9 歳時の就学状況 

 

【退院後の合併症割合】 

ヘルニア再発（有・無・不明）、再発確認
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日齢、手術の有無、手術日齢、発達遅延

の有無、歩行遅延の有無、発語遅延の有

無、聴力障害の有無、視力障害の有無、

てんかんの有無、脳性麻痺の有無、在宅

酸素投与の必要性、気管切開の有無、在

宅人工呼吸管理の必要性、肺高血圧治療

薬の必要性、循環作動薬の必要性、喘息

の既往、運動制限の有無、呼吸器疾患に

よる入院の有無、胃食道逆流症（GERD）

の有無、腸閉塞の有無、腸閉塞に対する

手術の有無、経管栄養の必要性、漏斗胸

の発症、側弯の発症、その他の胸郭変形

の発症、停留精巣の有無、呼吸機能異常

の有無（9 歳時の呼吸機能検査：努力肺

活量、％努力肺活量、1秒率、％1秒率） 

 

 現在、来年度からのシステム稼働を目標

に、各施設において「新生児先天性横隔膜

ヘルニアの治療標準化に関する研究」とし

て後方視及び前方視研究の倫理審査を申請

している。 

 

Ｄ．考察 

新生児 CDH は希少性の高い難治性疾患で

あり、1 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合

わせた治療方針が要求される。本ガイドラ

インはCDHにおける10の重要臨床課題を策

定し、臨床現場での活用を主眼においた推

奨文作成を目指した。 

本ガイドライン作成過程において、本邦

では症例の集約化が進んでいないことから、

各施設における経験症例数が少なく、単施設

での臨床研究には限界があることが浮き彫

りとなり、今後治療水準の向上につながるよ

うなエビデンスレベルの高い臨床研究の実

施を可能とするためには、多施設共同研究に

よる症例登録が必須であると考えられた。本

症に関する先行研究として、平成19-21年度

厚生労働科学研究「科学的根拠にもどづく胎

児治療法の臨床応用」や平成 23 年度厚生労

働科学研究「新生児横隔膜ヘルニアの重症度

別治療指針の作成に関する研究」といった、

多施設によるCDH症例の集計・解析を行った

実績があり、これにより本邦のCDH治療の実

態が俯瞰され、重症度の層別化が行われた。

今後はさらに本邦における治療の標準化を

目指して、多施設による症例の蓄積のための

症例登録システムの構築と、より多くの症例

の治療実態の把握と治療成績の解析を行う

ことにより、重症度別治療指針・治療標準プ

ロトコールの作成を最終目的としたい。 

 本ガイドラインの問題点としては、推奨

文は科学的根拠（エビデンス）に乏しい場

合が多く、推奨度も弱いものが多数を占め

たことが挙げられる。本ガイドラインの序

文でも述べられている通り、今回のガイド

ライン作成時に取り上げられた論文の多く

は欧米からのものであったが、将来の改定

の際には、本邦からも質の高い臨床研究が

企画・立案され、科学的根拠の高い論文が

多く採用されることが望まれる。そのため

には、前方視研究を視野に入れた症例登録

システムの構築が必須であり、今後、この

システムを活用した臨床研究が本疾患の治

療水準の向上につながることを願っている。 

 

Ｅ．結論 

CDH 診療ガイドラインは完成後、研究事

務局である大阪府立母子保健総合医療セ

ンターのホームページに掲載されている

ほか、Minds ガイドラインセンターのホー
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ムページにも掲載され、一般公開されて

いる。日本 CDH 研究グループの協力施設

や日本小児外科学会ホームページにもリ

ンクが貼られている。製本版が平成 28 年

3 月 20 日に刊行され、本ガイドラインの

英訳も行われていることを報告した。今後

も 5 年ごとのガイドラインの改定に向けて

研究を継続していく。 

前回の報告で課題として挙げている症例

登録制度に関しては、本研究班の参加施設

による多施設共同研究として症例登録シス

テムの構築を進めている。今後はこのシス

テムに登録された症例を活用して前方視的

臨床研究を立案し、遂行していくことによ

り、CDH の治療の標準化や治療水準の上昇

につなげていきたい。 
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