
 179 

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 

 
小児呼吸器形成異常・低形成疾患に関する実態調査ならびに 
診療ガイドライン作成に関する研究；頚部・胸部リンパ管疾患 

 
研究分担者 

 
藤野 明浩  国立成育医療研究センター外科 医長 
小関 道夫  岐阜大学小児科 助教 
上野 滋   東海大学小児外科 教授 
岩中 督   埼玉県立小児医療センター 病院長 
森川 康英  国際医療福祉大学小児外科 教授 
野坂 俊介  国立成育医療研究センター放射線診断部 部長 
松岡 健太郎 北里大学研究所病院・病理診断・医長 
木下 義晶  九州大学小児外科 准教授 

 
研究協力者 

        出家 亨一  東京大学小児外科 助教 

研究要旨 

【研究目的】頚部・胸部リンパ管疾患分担班の目的は以下の 3点である。１、頚部・胸

部リンパ管疾患の診療ガイドラインの作成。２、頚部・胸部リンパ管疾患の重要臨床課題

に対する調査研究。３、小児慢性特定疾病指定後の対応と難病指定への対応 

【研究結果】１，５つのクリニカル・クエスチョンに対して推奨文が作成され、ガイドラ

インの編集が行われた。当班で検討したクリニカル・クエスチョンは他の2つの厚労科研

研究班におけるそれぞれのパートのリンパ管疾患に関わるクリニカル・クエスチョンと統

合し、最終的には、三村班「難治性血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫症および

関連疾患についての調査研究班」より年度末に発行される予定である。２， 「リンパ管腫

症例調査2015」の一部分としてWeb登録が開始され、約1700例の症例登録がなされた。

現在データクリーニング作業が終了し解析が行われている。いくつかの論文にまとめるが、

来年度の公表となる見込みである。３，小児慢性特定疾病の慢性呼吸器疾患として呼吸障

害を生ずるリンパ管腫・リンパ管腫症が新たに認定された（2015年 1月）。また頚部・顔

面巨大リンパ管奇形（リンパ管腫）が難病として認定された。（2015年 7月）。その他、研

究期間中に第1回および第2回の小児リンパ管疾患シンポジウムを開催し、患者・医療者

間の情報共有と公開を行った。また引き続きリンパ管疾患情報ステーションの管理・更新

を行った。 

【結論】３つ課題について、成果を残したと考える。年度内に完成しない部分はあるが、

診療ガイドラインの作成も調査研究結果のまとめも来年度早期に完結する見込みとなって

いる。リンパ管腫（リンパ管奇形）は難病指定されたが、部位が限局されたため、当研究

班における対象患者で難治性でありながらも対象から漏れる例がある。この点の改正への

作業には踏み込めなかったが、調査研究結果を踏まえて、今後の指定拡大に向けていく。 
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Ａ．研究目的 

 

１ 頚部・胸部リンパ管疾患の診療ガイド

ラインの作成 

２ 頚部・胸部リンパ管疾患の重要臨床課

題に対する調査研究 

３ 小児慢性特定疾患指定および難病指

定への準備および対応 

 

わが国における小児呼吸器形成異常・低形

成疾患（以下本症）に対する治療の標準化、

診療の均てん化、high volume centerへの症

例の集約化を目的として、実態調査を実施し

て科学的根拠を集積・分析する。さらに診断

基準（診断の手引き）や重症度分類を作成し

たうえで、主たる学会・研究会との連携の下

に診療ガイドラインを作成する。その結果、

本症の治療成績の向上に加え、難病指定や小

児慢性特定疾病の指定を通じて本症に対す

る社会保障制度の充実が期待される。 

当分担研究は、５年来厚生労働科研費難治

性疾患克服研究事業で進まれてきたいくつ

かの難治性疾患研究（平成21-23年度難治性

疾患等克服研究事業「日本におけるリンパ

管腫患者（特に重症患者の長期経過）の実

態調査及び治療指針の作成に関する研究」

藤野班、平成 24-25 年度「小児期からの消

化器系希少難治性疾患群の包括的調査研究

とシームレスなガイドライン作成」田口班、

平成 24-25 年度「リンパ管腫症の全国症例

数把握及び診断・治療法の開発に関する研

究班」小関班）を再編したもののひとつに相

当し、主に小児において呼吸障害を生じるこ

とがある疾患の一つである、頚部・胸部に病

変をもつリンパ管腫（リンパ管奇形）、リン

パ管腫症・ゴーハム病、そして乳び胸水を研

究対象としている。これらはいずれも稀少疾

患であり難治性である。現時点で得られる情

報を集積し、診療ガイドラインを作成するこ

とは非常に意義があり、これを大目的のひと

つとする。 

また同時に、国内でこられの疾患診療にお

いて、現時点の情報では解答の得られないど

のような問題があるかを検討した上で、実際

の診療がどのように行われているかについ

て後方視的な症例調査を行い、症例の集積に

より解答を求めるという調査研究を行うこ

とをもうひとつの目的とする。 

また新たに小児慢性特定疾病の呼吸器疾

患として呼吸障害のある重症リンパ管腫・

リンパ管腫症が指定された（2015 年 1月）。

続いて機会が得られていたが、そのための

診断基準作成作業、また必要な提言を行い、

行政側と折衝を行い、小児慢性特定疾病指

定への準備を行うことも分担研究班の主要

な目的となった。 

 

Ｂ．研究方法 

１． 

 ガイドラインの作成は基本的にMindsの診

療ガイドライン作成の手引き2014に則って

行われた。すなわち、分担研究者を中心とし

てガイドライン作成チームが編成され、

SCOPEを作成の上、システマティックレビュ

ーを行い、その結果に沿ってガイドライン作

成がすすめられた。3年の研究期間内に完成

したガイドラインを関係各学会の承認、パブ

リックコメントも集めたうえで公開する予

定であった。 

 対象の中心となっているリンパ管腫、リン

パ管腫症については、他に腹部の難治性疾患

研究班（田口班）「小児期からの希少難治性
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消化管疾患の移行期を包含するガイドライ

ンの確立に関する研究」において腹部の診療

ガイドライン作成をおこなっており、頚部・

胸部と腹部のガイドライン作成は作業時期

を揃えて進められる。また、形成外科医、放

射線科医が中心となっている三村班「難治性

血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫

症および関連疾患についての調査研究」にお

いては軟部・体表における診療ガイドライン

を作成しつつあるため、これら3つの整合性

につき配慮がなされ、いずれも完成時期は

2016年度末が目標であったため、統合したガ

イドラインを三村班より刊行することとな

っている。 

 

２． 

 一方、ガイドライン作成作業において重要

臨床課題が検討されるが、そこでは実際に文

献を参照しても正解を得られないと考えら

れる様々な臨床的問題があることが明らか

であった。本研究班ではそれらの課題につき

実臨床の記録より回答を求めることを目的

としてWeb登録システムによる症例調査研究

を行った。日本小児外科学会会員施設、その

他関連する各学会へ依頼を行い、登録医の認

証を行った上でログイン可能とするシステ

ムを用い、頚部・胸部のリンパ管腫、リンパ

管腫症患者につき連結可能匿名化にて臨床

情報に関する調査を行った。Web調査には既

に稼働している「リンパ管疾患情報ステーシ

ョン」の研究者向けページを用い、「リンパ

管腫症例調査2015」としたリンパ管腫全般に

対する調査研究の一部として行った。 

 当研究については中心となる国立成育医

療研究センター（承認番号：596）、慶應義

塾大学医学部（承認番号：20120437）にて倫

理審査を経て実施された。 

 

３． 

 小児慢性特定疾病の診断基準作成におい

ては先行する研究班においてすでに吟味が

なされていたが、当研究班においてもまとめ

の作業を行い、申請した結果、2015年1月に

「慢性呼吸器疾患」の一疾患として「リンパ

管腫、リンパ管腫症」が認定された。また三

村班を中心としておこなった難病への提言

において内容の確認等、協力した。 

 

Ｃ．研究結果 

１． 

 ガイドライン作成メンバーは当初より変

更なく作成は進められた。一方、他の研究

班における同じ疾患の他部位に関する診療

ガイドライン作成と作業が重なることより

システマティックレビュー作業の負担が非

常に大きくなることが予想されたため、昨年

度レビューメンバーには新たに6名を加えて

16名にて作業が行われた（資料５−１）。 

 一昨年度は重要臨床課題について討議を

重ね、列挙された約100の臨床課題より5つの

クリニカル・クエスチョンが選定された。 

 

CQ1：縦隔内で気道狭窄を生じているリンパ

管奇形（リンパ管腫）に対して効果的な

治療法は何か？ 

CQ2：頚部の気道周囲に分布するリンパ管奇

形(リンパ管腫)に対して、乳児期から

硬化療法を行うべきか？ 

CQ3：舌のリンパ管奇形(リンパ管腫)に対し

て外科的切除は有効か？ 

CQ4：新生児期の乳び胸水に対して積極的な

外科的介入は有効か？ 
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リンパ管腫 
（リンパ管奇形） 
全ての部位が対象 

対象疾患  

「重症・難治性度制定のための調査」 
修正版 

 
  

「頸部・胸部リンパ管腫」 
追加調査  

「腹部リンパ管腫」 
追加調査  

病変部位選択  

部位別 
追加調査  

課題４  

課題1,2  課題3  

全例対象 
基本調査  

リンパ管腫調査2015の調査項目と対応する課題  

CQ5：難治性の乳び胸水や心嚢液貯留、呼吸

障害を呈するリンパ管腫症やゴーハム

病に対して有効な治療法は何か？ 

 

一昨年度中に作成された SCOPE に基づき、

日本図書館協会の協力を得て 2014 年度末よ

り文献検索が開始され、邦文・英文その他の

外国語論文約4,500が列挙された。2015年度

は引き続いてシステマティック・レビューチ

ームにより作業が進められた。列挙された論

文の一次スクリーニングの結果、約250の論

文が残り、それぞれの CQ に対してレビュー

のまとめが作成された。2016年度には、ガイ

ドライン作成チームによる推奨文作成作業

が行われ、推奨文、解説が作成された（資料

５−２）。CQ 及び推奨文は他の厚労科研 2 班

において作成された CQ 及び推奨文と統合さ

れ、合計12のCQの一部として三村班におい

てまとめられ、「血管腫、血管奇形、リンパ

管奇形診療ガイドライン2016」として刊行さ

れる。2017年2月現在、最終化作業中であり、

2016 年度末もしくは 2017 年度初頭に刊行予

定である。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

２． 

調査研究課題についても研究班結成と同

時に吟味が開始された。ガイドライン作成

過程における CQ 選定作業と平行して、調査

研究にて回答を探すべき課題が明らかにな

り、2014年度内に決定された。 

 

１ 頚部・胸部リンパ管腫における気管切

開の適応に関する検討 

２ 乳び胸水に対する外科的治療の現状 

３ リンパ管腫症・ゴーハム病の実際（範

囲は胸部を越えて構わない） 

４ 縦隔内リンパ管腫における治療の必

要性 

 

課題は以上の4点とし、それぞれの課題に

対する回答を得るべく調査項目が選定され

ていたが、特にリンパ管腫に関する課題１、

４につき調査が先行して準備され、「リンパ

管腫症例調査2015」としてWeb調査にて2015

年 10月 28日から2016年 1月20の登録期間

に 1730 症例が登録された。2016 年度前半に

はデータクリーニングが行われ、後半から解

析作業が開始された。課題1,4については重

要な結果解析が終了し、最初に 2017 年度日

本小児外科学会学術集会（5 月）に公表する

。同時に邦文・英文による結果報告を行う予

定である。 

残る2課題についても準備が進められてい

る。課題2については調査項目の吟味が行わ

れている。また課題3については、新たに本

疾患に対する治験が始まる予定となり、登録

ページを大幅に改修しているが、2016年内に

登録が開始される予定である。 
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３． 

 2015 年 1 月に、小児慢性特定疾病の新規

呼吸器疾患として「リンパ管腫・リンパ管

腫症」が認定された。診断基準はそれぞれ

の疾患境界を明確にしないものとして以下

の通りとなっている。 

 

＜リンパ管腫・リンパ管腫症診断基準＞ 

リンパ管腫・リンパ管腫症とは、「１～複

数のリンパ嚢胞もしくは拡張したリンパ管

が病変内に集簇性（しゅうぞくせい）もし

くは散在性に存在する腫瘤性病変註１」であ

り、以下の 3項目のひとつ以上を満たす。 

A, 嚢胞内にリンパ液を含む註２。（生化学

的診断） 

B, 嚢胞壁がリンパ管内皮で覆われている。

（病理診断） 

C, 他の疾患が除外される。（画像診断） 

部位：病変は頭頸部・縦隔・腋窩等に多い

が全身どこにでも発生しうる。 

（註 1）：リンパ管腫症はリンパ管腫様病変

が広範に存在し明らかな腫瘤を形成しない

こともある。乳糜胸、乳糜心嚢液、乳糜腹

水、骨融解（ゴーハム病）などを呈するこ

ともある。 

（註 2）：病変よりリンパ液の漏出を認める

場合も含む 病理組織検査を必須とする。た

だし、実施が困難な場合、単純エックス線

写真、CT、MRI の所見を総合して診断する 

 

また 2015 年 7月には難病として顔面・頚

部巨大リンパ管奇形（リンパ管腫）とリン

パ管腫症・ゴーハム病が認定された。当研

究班、田口・三村班で協力し診断基準作成

を作成し、三村班より提言がなされた。し

かしながら、研究班での研究成果をもとに

提言したものは大幅に修正を余儀なくされ

たが、最終的には他の血管奇形疾患と調整

された診断基準・重症度分類が採択された

。難病指定は部位が顔面・頚部に限られた

が、当研究班で対象としている縦隔・胸部

病変について同じ程度の重症・難治性の患

者がおり、これらに対して、新たに指定範

囲を広げることを今後検討していきたい。

2015 年に行われた症例調査により、実態を

明らかにし、国へ提言する。 

また難病センターにおける情報公開用資

料を作成した。 

 

その他. 

リンパ管疾患研究チームとして情報の普

及活動を続けている。 

研究期間内に医療者・患者を対象として

第 1 回（2015/2/15）、第 2 回（2016/9/18

）小児リンパ管疾患シンポジウムを開催し

た。100 名を越える参加者があり、午前は

疾患の研究に関する基礎・臨床の発表と討

議、午後は疾患分類・診断など一般の参加

者向けにまとめ、さらに公的助成の説明や

看護師サイドからの発表が行われた。最後

に疾患ごとに患者同士が交流し、また Dr.

に質疑応答する場が設けられた。患者サイ

ドからは定期的な開催を求める声が強かっ

た。 （資料５−３） 

またホームページ「リンパ管疾患情報ス

テーション」の運営、当ウェブサイトを通

しての症例調査研究が当研究班において行

われた。患者・一般向けの情報が限られて

いる中で情報の集約を行う当研究チームか

らの情報発信であり、重要なソースとして

コンスタントなページアクセス数を記録し

ている。 
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Ｄ．考察  

当分担研究班は平成 25 年度以前のリンパ

管腫、リンパ管腫症の実態調査研究を継承し

て結成された。3つの大きな研究を柱として、

小児で呼吸障害を生じうるリンパ管疾患の

情報を集積して総括する作業が進められた。 

 

Ｅ．結論  

小児で呼吸障害を生じうる頚部・胸部リン

パ管疾患（リンパ管腫、リンパ管腫症・ゴー

ハム病、乳び胸水）についての初めて大規模

な研究であった。先行する研究のアドバンテ

ージを生かして進められ、3 年間の研究期間

内に、小児慢性特定疾病に指定され、さらに

一部は難病に指定された。さらに他の2研究

班と共同でガイドラインが作成され、残存す

る臨床課題に対して調査研究もおこなわれ、

いずれも完成する見込みである。 

臨床的には難治性疾患として課題は残され

ており、今後もさらなる研究の発展が期待さ

れる。 
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HP：リンパ管疾患情報ステーション 

http://lymphangioma.net 
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 なし 

 


