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研究要旨 
北海道内の 37 産科医療施設において妊婦健診を受診し，本研究への参加に同意を得ら

れた妊婦 20,926 名を対象とした前向きコーホート研究の一環として北海道における先天

異常発生状況を調査している。今回は 2003 年から 2015 年 12 月までに，分娩が終了し，

出産施設から児の情報が得られた 18,333 名に対して，先天異常の出産頻度を算出した。

先天異常のうち発生要因として環境要因の関与が考えられる異常をマーカー異常とし

た。なんらかの先天異常を有する児の総数は 330 名であり，そのうちマーカー奇形が 238
件，その他の異常が 109 件であり，先天異常を有する児の出産頻度は 1.7%であった。日

本産婦人科医会の国際先天異常モニタリングセンター (Japan Association of 
Obstetricians and Gynaecologists: JAOG) は，在胎 22 週以降の先天異常を報告してい

るが，本研究参加者の妊娠 22 週以降の分娩者 19,005 名のうち，先天異常のある児は 295
名で，出産頻度 1.6%であった。わが国の先天異常の発生率は約 1.7～2％前後との報告が

あるが，本研究においても先天異常を有する児の出産頻度はほぼ同程度であった。2002
年から 2011 年までのリクルート年毎に無作為抽出された 500 名および，最終 2012 年の

全員 369 名から構成される 4869 名のサブコホート集団を抽出した。ケースコホート研究

デザインで先天性心疾患 145 名について曝露評価を実施している。平成 24,25,26 年度に

PCB・ダイオキシン類は先天性疾患 118 名コントロール 118 名合計 236 名が測定し, 
PCB58 異性体の中央値は 31.1 ng/g lipid, ダイオキシン類 29 異性体の中央値は 5.2 TEQ 
pg/g lipid であった。化学物質濃度と母児の各変数との関連を単変量解析で検討したとこ

ろ, PCBs・ダイオキシン類濃度は母親の出産年, 出産病院, 出産時年齢, 児の出生体重と

有意に関連した。今後，多変量解析を用いて PCB・ダイオキシン類，PFCs の曝露評価

を継続すると共に，環境化学物質の関与が示唆されるマーカー奇形の尿道下裂・停留精

巣 78 名をケースとし，妊娠初期（器官形成期）の母体血血清を用いて BPA・フタル酸エ

ステル類の曝露評価を行う。 
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Ａ．研究目的 
先天異常は世界の新生児死亡原因の11％

を占める（UNICEF., 2015）。わが国でも新

生児死亡原因の第1位は長年にわたって先

天奇形・染色体異常で，死亡原因の40.3％
を占める（厚生労働省，人口動態調査., 
2014）。主要な先天異常の出産頻度は2～
5％と報告されており(Dolk H et al., 2003)，
わが国では約2.5％と報告されている。わが

国の先天異常発生モニタリングは，1972年
より日本産婦人科医会による全国規模の大

学や基幹病院を主体とした先天異常モニタ

リングが実施され，その後，国際先天異常

モニタリングセンター(Japan Association 

of Obstetricians and Gynaecologists: 
JAOG) として実施され，主要な先天異常

の出産頻度の報告を行っている。しかし, 
地域単位での先天異常児の出産頻度や先天

異常の種類の報告は少ない

(Correa-villasernor A, et al. 2003;  
EUROCAT., 2005; Langlois PH, et al. 2011;  
Kazim Oztarhan1, et al.2010; Keewan Kim, et 
al. 2013.)。 
先天異常の原因は多彩であるが，環境要因

が関与する多因子遺伝によるものが 20～

25％を占める。胎児期 PCBs･ダイオキシン

類による先天異常への影響については，動

物実験においてダイオキシン類の胎児期曝

露が心奇形を引き起こすことが報告された

（Kopf et al. 2009）。PCB やダイオキシン

類とヒトの先天性心疾患に関する先行研究

では廃棄物処理場の距離からダイオキシン

類の曝露レベルを推定したところ関連は認

められなかった(Cordier et al., 2004)。アメ

リカ（ボルチモア）で左心低形成症候群

（hypoplastic left heart syndrome (HLH)）
の発生頻度が高く, 大気中のPCBやダイオ

キシン類濃度と関連することが示唆された

(Kuehl and Loffredo, 2006)。イタリアでは

焼却炉の位置と大気中のダイオキシン類濃

度により対象者の曝露程度を推定し, 心室

中隔欠損 1 名を含む 4 名の先天異常児との

関連を検討した。先天異常リスクは増加し

たが（RR: 2.26）統計的な信頼性が乏しか

った（95%CI:0.57-6.14） (Vinceti et al., 
2008)。日本で焼却炉からの距離と先天異常

の発生リスクを検討したが関連は認められ

なかった(Tango et al., 2004)。妊娠初期の

PCBs とダイオキシン類濃度と先天性心疾

患について化学物質の体内曝露量を大気濃

度や焼却場の距離で間接的に推定しており, 
血液などを用いた曝露評価のデータが乏し

い。フランスでは妊娠初期のダイオキシン

濃度が高い群で，停留精巣リスクが増加

（Cordier et al. 2010），デンマーク・フィ

ンランド研究でも尿道下裂・停留精巣発症

群の曝露濃度が対照群より高い傾向を認め

た。非職業性の低濃度なダイオキシン類レ

ベルについて, 器官形成期の生体試料を用

いて曝露評価を実施して, 先天異常リスク

に与える影響を検討した研究が不足してい

る。 
胎児期 PFAAs 曝露による児の先天異常

への影響については, 妊婦の血清中 PFOA 
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が中央値(21.2 ng/mL)以上で新生児の先天

異常リスクが中央値以下の群と比較し有意

に増加した(Stein et al., 2009)。一方, 飲料

水が高濃度 PFOA に汚染された地域で Zip 
codes により給水領域で分類した居住地域

と先天異常発生リスクに関連はなく（Nolan 
et al., 2010）, 臍帯血中 PFOS/PFOA レベ

ルと児の停留精巣との関連は認められなか

った（Vesterholm Jensen  et al., 2013）。
ビスフェノール A およびフタル酸類と先天

異常の関連では, 母体血中 BPA および妊娠

中の尿中フタル酸代謝物レベルは児のコン

トロール群と比較し尿道下裂群で有意に増

加した(Choi et al., 2012）。妊婦の就業形態

をサロゲートとしてフタル酸エステル類の

職業曝露を推定すると，推定曝露量と共に

児の尿道下裂リスクが有意に増加した

(Ormond et al., 2009）。一方で，児の停留

精巣とコントロール群で臍帯血中BPA濃度

には有意差は認められない（Fenichel et al., 
2012）, 母乳中フタル酸代謝物濃度と児の

停留精巣群とコントロール群に有意な差は

認められない（Main et al., 2006）など結果

は一致していない。 
ヒトを対象にした環境化学物質と先天異

常に関する先行研究は，生体試料を用いた

胎児期の曝露評価が不十分で異性体レベル

で測定した研究もなかった。特に生体影響

がPCBsより高いと懸念されるOH-PCBに

関する疫学報告は内外でほとんどない。わ

が国で 2010 年に PFOS， PFOSF が化学

物質の審査及び製造等の規制に関する法律

の第一種特定化学物質（一部用途以外の製

造・輸入禁止）に指定された。そこで PFOS，
PFOA 以外の代替品で長鎖の化合物を含め

た PFCs の妊婦の曝露評価を行う必要があ

る。ビスフェノール A（BPA）は従来の毒

性試験で NOAEL とされた用量より低い用

量の BPA 胎児期曝露で，仔の思春期早発や

神経発達への影響などが報告されたが，先

天異常については停留精巣と尿道下裂の報

告が若干あるのみでヒトでのデータは不足

している。 
本研究は，2002 年から現在進行中の前向

きコーホート研究によって，北海道全域の

産科クリニックから大学病院まで多様な規

模の参加施設の協力のもと，先天異常(マー

カー奇形 55 疾患とその他の先天異常)モニ

タリングを実施し，地域の病院ベースにお

ける先天異常児の出産頻度を把握する。ま

た，既に得られた妊娠中の母体血を用いて

今後曝露評価をケースコホート研究デザイ

ンで行うために大規模コーホート集団から

サブコホート集団を抽出する。 
先行研究は，生後の母乳中化学物質濃度

や就業形態を胎児期化学物質曝露の指標に

用いており，曝露評価が不十分であると考

えられた。また停留精巣と尿道下裂の報告

のみで他の先天異常について検討がいまだ

ない。そこで本研究は，出生前向きコーホ

ート「環境と子どもの健康 北海道スタデ

ィ」において，先天異常の発生に強く関与

する器官形成期の母体血を用いてフタル酸

エステル類および BPA について微量測定

を行う。また既に参加登録した母児 2 万人

の出生時情報を用いて, 胎児期フタル酸エ

ステル類と BPA が先天異常（停留精巣, 尿
道下裂など），出産異常（死産, 早産）に与

える影響をケースコホート研究で明らかに

する予定である。 
 

Ｂ．研究方法 
１．対象 

2002 年から 2012 年までに，北海道内

の 36 産科医療施設で妊婦健診を行い，本

調査への参加に同意した妊婦は 20,929 名
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である。参加登録妊婦が出産した場合，出

産施設に「新生児個票」への記載を依頼し

ており，2015 年 12 月までに受け付けた

新生児個票 19,280 件について先天異常児

の出産頻度を集計した。また，1 歳, 2 歳

に母親へ質問紙を送付して，児の健康状態

の情報を得た。 
２．方法 
参加登録妊婦が出産した場合には，出産

施設に新生児の健康状態を 7 日間観察し，

研究班作成の「新生児個票」に記入後, 郵
送による返送を依頼した。「新生児個票」

の質問項目は，出産日，在胎週数，出生時

体重，児性別，単・多胎，生・死・流産, 妊
娠中の疾患，先天異常の有無，先天異常内

容などである。先天異常の内容は，先天異

常発生に環境要因の関与が考えられる先

天性心疾患，口唇口蓋裂，停留精巣などの

奇形 55 種をマーカー奇形として設定し，

その他の先天奇形については自由記載と

した。提出された全新生児個票(流産，死

産含む)から先天異常児の出産頻度を算出

した。 
環境化学物質の曝露評価をケースコホ

ート研究デザインで実施するため，大規模

出生コーホートからサブコホートを抽出

した。先天異常のケースは出生時の新生児

個票と生後の質問票から抽出し，コントロ

ールはケースを除いたサブコホート群か

ら出産病院，出産年，母親の出産時年齢，

児の在胎週数からマッチングして抽出し

た。 
（倫理面への配慮） 
本研究は，北海道大学環境健康科学研究

教育センターおよび北海道大学大学院医

学研究科・医の倫理委員会の承認を得た。

本研究によって得られた個人名及び個人

データの漏洩については, データの管理

保管に適切な保管場所を確保するなどの

方法により行うとともに，研究者の道義的

責任に基づいて個人データをいかなる形

でも本研究の研究者以外の外部の者に触

れられないように厳重に保管し, 取り扱

った。 
 
Ｃ．研究結果 
1．出産報告の概要 
 出産年 2002 年から 2013 年についての

出産者の概要および先天異常を報告する。 
本研究への出産報告数を地域別でみる

と , 最も報告数の多い地域は道央圏

38.7％で, そのほとんどは札幌地区であ

る。次いで十勝圏 28.8％, 道南圏 20.9％
と続く（図 1）。施設の規模別では, 最も

多いのは産科病院 29.1％で，次に産科ク

リニック 23.9％であった。NICU を持つ

地域周産期母子医療センター，総合周産期

母子医療センター，道内 3 大学附属病院を

合わせると 34.7％であった（図 2）。 
母親の出産時年齢は 30.4±4.9 歳, 在胎

週数 38.4±3.2 週であった。児の性別で

は男児 9,668 名(50.1%), 女児 9,444 名

(49.0%)であった。  出産児の数は単胎

18,894 名(98.0%)，多胎 386 名(2.0%)であ

った(表 1)。 

3. 先天異常の発生状況 
生産，死産，流産を含む全分娩のうち, 

何らかの先天異常のある児の総数は 330
件（1.7%）であった。そのうちマーカー

奇形 238 件（1.2%），その他の先天奇形

109 件(0.6%)であった。また，在胎 22 週

以降の分娩 19,005 件中では，先天異常の

ある児は 295 件（1.6%）であった(表 2)。 
全分娩において，出産頻度(出産１万対)

の最も高い先天異常は心室中隔欠損症

16.8(33 名) であった。次いで停留精巣・
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非触知精巣 14.5（14 名：男児のみ 9,668
名で算出），多指（趾）13.1（24 名）, Down
症候群10.3(20名)，口唇および口蓋裂18.1
（35 名）, 水腎症 9.3（18 名）などであ

った(いずれも染色体異常, 遺伝子疾患に

よるものは除外，表 3)。マーカー奇形，

先天性心疾患の内訳を表 4 および表 5 に

示した。マーカー奇形以外の先天異常は，

中枢神経系疾患, マーカー奇形以外の染

色体異常，下肢形成不良などの重篤な大奇

形から，副耳，臀部母斑などの小奇形まで

多種多様の報告があった(表 6)。 
 

4. 先天異常の頻度：JAOG との比較 
在胎 22 週以降の分娩に関して先天異常

の 発 生 頻 度 を JAOG 報 告 (ICBDSR 
Annual Report. 2013)の先天異常発生頻

度と比較すると，JAOG の頻度よりも高か

った異常は，多指（趾）症 13.2（JAOG
報告 6.7），尿道下裂 8.3（5.2）であった(い
ずれも出生 1 万対)。一方，発生頻度の低

かった異常は水頭症 1.1(7.8)，脊髄髄膜瘤

1.1(5.6)，Down 症 8.9(13.2)などであった

(表 4，5)。 
5. 2 歳までの調査における先天異常の確

定状況 
 母親への出産 1 年後および 2 年後の自

記調査で出生時情報では報告されなかっ

た先天異常の報告がある。出生時情報のあ

るもので，出産 2 年後調査で先天異常が報

告されたのは 592 件であった。最も多く

報告された先天異常は先天性心疾患で中

でも心室中隔欠損 96 件，心房中隔欠損 30
件が多かった。その他の先天異常では停留

精巣 65 件，先天性股関節脱臼 19 件など

であった。 
 
5. 化学物質濃度の基礎的検討 

2002 年から 2011 年までのリクルート

年毎に無作為抽出された 500 名および，

最終 2012年の全員 369名から構成される

4869 名のサブコホート集団を抽出した。

ケースコホート研究デザインで先天性心

疾患 145 名について曝露評価を実施して

いる。平成 24,25,26 年度に PCB・ダイオ

キシン類を先天性疾患 118 名コントロー

ル 118 名合計 236 名が測定し, PCB58 異

性体の中央値は 31.1 ng/g lipid, ダイオキ

シン類29異性体の中央値は5.2 TEQ pg/g 
lipid であった。化学物質濃度と母児の各

変数との関連を単変量解析で確認した。

PCBs・ダイオキシン類濃度は母親の出産

年, 出産病院, 出産時年齢, 児の出生体重

と有意に関連した。一方で化学物質を測定

した年度, 児の性別, 在胎週数, ケース/
コントロールでは関連は認められなかっ

た。PFCs は先天性心疾患 145 名コントロ

ール 145 名を測定した。 
 
Ｄ．考察 

2002 年から 2015 年 12 月までに出産施

設から報告があった分娩のうち，在胎 22
週以降の先天異常児の出産頻度は 1.6%で

あった。中国アンホイ省で 2008 年～2010
年に実施した The China-Anhui birth 
cohort study では，単胎の生産児 13,454
名を対象にした先天異常の出産頻度は 3.9
であった (Fang-Biao et al.,2013)。また，

イギリスのブラッドフォードで 2007年～

2011 年実施した the Born in Bradford 
study では対象者 11,396 名のうち先天異

常児の出産頻度は 3.4％と報告している

(Eamonn et al.,2013)。また，European 
Surveillance of Congenital Anomalies 
(EUROCAT)の 2003～2007 年の報告では

主要な先天異常の出産頻度を 23.9（出産
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1,000 人当たり）と報告している。北海道

スタディの先天異常児の出産頻度はこれ

らの報告よりも低いが, JAOG 報告 1.7～
2.0％とほぼ同程度であった。先天異常の

集計は報告により妊娠週数や出生体重の

基準が異なるため, 一概に比較はできな

いが JAOG および北海道スタディにおけ

る先天異常児の出産頻度は他国に比でて

も高くはないことが推測される。 
疾患別にみると, 多指（趾）症，尿道下

裂などは JAOG よりも出産頻度が高かっ

た。また，水頭症，脊髄髄膜瘤，Down 症

などの出産頻度は低かった。また, 心室中

隔欠損症や口唇裂（口蓋裂合併も含む）の

出産頻度が高かったことは JAOG 報告と

同様であった。 
北海道スタディでは，地域の先天異常児

の出産状況を把握するために全分娩を対

象とし，また小奇形も含めた全奇形として

いる。今後は，先行研究の対象条件を吟味

し, 北海道における先天異常を発生器官

別や心室中隔欠損症, 停留精巣, 口唇裂, 
多指症などの出産頻度の高い異常別に妊

娠初期の生活･環境要因との関連を検討し

ていく。 
先天異常との関係では，生産した

18,083 名を対象に，引き続いて PCBs・
ダイオキシン類・OH-PCB，および

PFCs11 種類の分析を実施した。263 名の

PCB・ダイオキシン類濃度は母親の年齢

と共に増加, 採血した時期（年）が経過す

ると共に低下, 児の出生体重と負の相関

を示した。この結果はいずれも先行研究の

報告と一致しており, 環境からの曝露レ

ベルが経年で減少していること, 母親の

年齢が高いと体内に蓄積する化学物質の

量が増加することに起因すると考えられ

た。最終的にケースコホート研究デザイン

において，先天性心疾患症例 145 名と対

照例 145 名で，母の既往歴，妊娠中の薬

剤，飲酒など生活習慣，職業歴，血清葉酸

値，血中コチニン濃度を調整したうえで，

胎児期の PCBs・ダイオキシン類および

OH-PCB, および PFCs が先天性心疾患

リスクに与える影響を明らかにする。今後

も引き続き PCB・ダイオキシン類，PFCs
の曝露評価を継続すると共に，環境化学物

質の関与が示唆されるマーカー奇形の尿

道下裂・停留精巣 78 名をケースとし, 妊
娠初期（器官形成期）の母体血血清を用い

て BPA・フタル酸エステル類の曝露評価

を行う。 
本研究の研究協力施設は，北海道全域を

網羅しており，分娩施設の規模も産科クリ

ニックから大学病院まで様々である。研究

を開始して 10 年以上が経過し，この間に

約 2 万人以上の女性の協力を得られた。地

域ベースによる長期間の先天異常モニタ

リングは，北海道における先天異常発生動

向を把握する上では極めて重要であり，今

後は先天異常発生への関連要因解明に向

けて検討を進めて行く。 
 
Ｅ．結論 

2003 年から 2014 年 1 月までに新生児

個票が提出された 18,333 名に対して先天

異常の集計を行った。先天異常のある児の

総数は 381 名，そのうちマーカー奇形発

生数は 264 件，その他の先天異常発生数

は 166 件であった。先天異常の発生頻度

は 2.08%であった。 
 
Ｆ．研究発表 
1．論文発表 
 なし 
2．学会発表 
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図 1.地域別の出産報告数 

 

 

 

 

 

図 2.出産施設規模別の出産報告数 
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表 1. 対象母児の属性 

 
表 2．先天異常の出産頻度  

  
全分娩(n=19,280) 

n (%) 
  

在胎 22 週以降 (n=19,005) 

n (%) 
  

先天異常の出産数 330 (1.7) 
 

295 (1.6) 
 

マーカー奇形の出産数 238 (1.2) 
 

221 (1.2) 
 

その他の奇形の出産数 109 (0.6) 
 

93 (0.5) 
 

 

出産時年齢 (歳) 30.4±4.9 (15-48)
 <20 164 (0.01)

20-24 2,159 (0.11)
25-29 5,887 (0.31)
30-34 7,027 (0.37)
≧35 4,016 (0.21)

Missing 27
出産回数（回）

0 8,321 (0.5)
≧1 10,030 (0.5)

Missing 929
分娩帰結

生産 18,941 (98.3)
死産 64 (0.3)
流産 265 (1.1)

Missing 10
在胎週数 (週) 38.4±3.2 (6-42)

　　　 ＜22 251 (1.3)
　　　22-36 1,197 (6.2)
　　　37-41 17,774 (92.3)
　　　 ≧42 34 (0.2)

Missing 24
   出産児数

単胎 18,894 (98.0)
多胎 386 (2.0)

児の性別
男児 9,668 (50.1)
女児 9,444 (49.0)

Missing 103
出生時体重 (g) 2990.3±513.3 (10-4750)

＜2500 2,003 (10.5)
≧2500 17,153 (89.5)
Missing 124

Mean±SD (range)
N (%)
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表3．出産頻度の高い先天異常(2015年12月現在) 
JAOG:日本産婦人科医医会先天異常モニタリング 2007-2011 年度比較 
（ICBDSR. Annual Report 2013.） 

 

 

※ 染色体異常, 遺伝子疾患および症候群による場合は含めていない 

 
 
 
 
 
 
 
 

JAOG

数 北海道
(出産1万対）

数 北海道
(出産1万対）

2007-2011年
(出産1万対）

心室中隔欠損症 33 17.1 37 17.4 -

停留精巣・非触知精巣
＊男児のみ
　全9,668人/22週以降9,586人

14 14.5 14 14.6 -

口唇裂(口蓋裂合併含む） 24 12.4 24 12.6 21.67

多指症(多趾症含む) 25 13.0 25 13.2 6.74

水腎症 18 9.3 17 8.9 -

Down症候群 20 10.4 17 8.9 13.19

尿道下裂
＊男児のみ
 全9,668人/22週以降9,586人

8 8.3 8 8.3 5.19

口蓋裂 11 5.7 11 5.8 5.05

心房中隔欠損症 10 5.2 10 5.3 -

肺動脈（弁）狭窄/閉鎖症 10 5.2 10 5.3 -

全分娩
 n=19,280

在胎22週以降の分娩
 n=19,005
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表4．マーカー奇形の出産頻度 (2015年12月現在) 
JAOG:日本産婦人科医医会先天異常モニタリング 2007-2011年度比較（ICBDSR. Annual Report 2013.） 

 

 

JAOG JAOG

数
北海道

(出産1万対）
数 北海道

(出産1万対）
2007-2011年

(出産1万対）
数

北海道
(出産1万対）

数 北海道
(出産1万対）

2007-2011年
(出産1万対）

A1 無脳症 4 2.1 0 - 0.74 H1 食道閉鎖 2 1.0 2 1.1 -

A2 脳瘤 1 0.5 0 - - H2 直腸肛門奇形 6 3.1 6 3.2 -

A3 小頭症 1 0.5 1 0.5 1.56 H3 小腸閉鎖 5 2.6 5 2.6 7.82

A4 水頭症 2 1.0 2 1.1 7.82 H4 十二指腸閉鎖 3 1.6 2 1.1 -

A5 全前脳胞症 2 1.0 2 1.1 1.17 I1 水腎症 18 9.3 17 8.9 -

B1 眼瞼欠損 0 - 0 - I2 異形成腎 2 1.0 1 0.5 -

B2 小眼球症・無眼球症 0 - 0 - 0.68/0.27 I3
尿道下裂
＊男児のみ
 全9,668人/22週以降9,586人

8 8.3 8 8.3 5.19

B3 白内障 0 - 0 - - I4
停留精巣・非触知精巣
＊男児のみ
　全9,668人/22週以降9,586人

14 14.5 14 14.6 -

C1 小耳症 2 1.0 2 1.1 2.12 I5
膀胱外反症・
　総排泄腔外反症

1 0.5 1 0.5 0.23

C2 外耳道閉鎖 2 1.0 2 1.1 - I6 陰核肥大 0 - 0 - -

C3 埋没耳 3 1.6 3 1.6 - I7 性別不分明 1 0.5 1 0.5 -

C4 耳介低位 6 3.1 4 2.1 - I8 膣欠損 0 - 0 - -

D1 口唇裂(口蓋裂合併含む） 24 12.4 24 12.6 21.67 J1 多趾症 9 4.7 9 4.7 -

D2 口蓋裂 11 5.7 11 5.8 5.05 J2 合趾症 6 3.1 4 2.1 -

D3 口唇口蓋裂 16 8.3 16 8.4 - J3 裂足症 1 0.5 1 0.5 -

D4 顔面裂 0 - 0 - - J4 下肢の減数異常 0 - 0 - -

D5 先天性歯 1 0.5 1 0.5 - J5 下肢先天性絞扼輪症候群 0 - 0 - -

E1 多指症(多趾症含む) 25 13.0 25 13.2 6.74 K1
6個以上または
　巨大な色素異常斑

4 2.1 4 2.1 -

E2 合指症 10 5.2 9 4.7 - K2
継続する水疱・小水疱
・びらん形成(先天性表皮水疱症）

2 1.0 2 1.1 -

E3 裂手症 0 - 0 - - L1 Down症候群 20 10.4 17 8.9 13.19

E4 上肢の減数異常 0 - 0 - - L2 軟骨無形成症 0 - 0 - -

E5 上肢先天性絞扼輪症候群 0 - 0 - - L3 Apert症候群 0 - 0 - -

E6 橈骨側の異常 0 - 0 - - L4 先天性多発性関節拘縮症 0 - 0 - -

E7 尺骨側の異常 0 - 0 - - L5 trisomy 18 4 2.1 3 1.6 9.9

F1 脊髄髄膜瘤（二分脊椎） 3 1.6 2 1.1 5.59 L6 trisomy 13 1 0.5 1 0.5 2.03

F2 臍帯ヘルニア 4 2.1 3 1.6 3.73 結合双生児 M1 結合双生児 0 - 0 - -

F3 腹壁破裂 0 - 0 - -

F4 横隔膜ヘルニア 6 3.1 6 3.2 6.67

心臓 G1 先天性心疾患 67 34.8 67 35.3 -

上肢

皮膚

症候群
・

染色体異
常

体幹

頭部
消化器

泌尿器
・

生殖器

眼部

耳部

口顔部 下肢

項目

全分娩
 n=19 ,280

在胎22週以降の分娩
 n=19 ,005

項目

全分娩
 n=19 ,280

在胎22週以降の分娩
 n=19 ,005

※ 染色体異常, 遺伝子疾患および症候群による場合は含めていない 
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表5．先天性心疾患の内訳  (2015年12月現在) 
JAOG:日本産婦人科医医会先天異常モニタリング 2007-2011 年度比較 
（ICBDSR. Annual Report 2013.） 

 

 
※ 染色体異常, 遺伝子疾患および症候群による場合は含めていない 

  
 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

JAOG

数
北海道

(出産1万対）
数 北海道

(出産1万対）
2007-2011年

(出産1万対）

先天性心疾患全体 64 33.2 64 33.7 -

心室中隔欠損症 33 17.1 33 17.4 -

心房中隔欠損症 10 5.2 10 5.3 -

肺動脈（弁）狭窄/閉鎖症 10 5.2 10 5.3 -

動脈管開存症 7 3.6 7 3.7 -

大動脈縮窄症 6 3.1 6 3.2 6.65

ファロー四徴症 5 2.6 5 2.6 7.03

大血管転位症 4 2.1 4 2.1 4.69

心内膜床欠損症 4 2.1 4 2.1 -

単心房 3 1.6 3 1.6 -

左室低形成 2 1.0 2 1.1 4.53

両大血管右室起始 2 1.0 2 1.1 -

その他 12 6.2 12 6.3 -

全分娩
 n=19 ,280

在胎22週以降の分娩
 n=19 ,005
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表6．その他の先天奇形の出産頻度 (2015年12月現在) 
 

 

※ 染色体異常, 遺伝子疾患および症候群による場合は含めていない 

 
 

数 北海道
(出産1万対）

数 北海道
(出産1万対）

1 脳室拡大 1 0.5 32 手指欠損 2 1.0

2 透明中隔欠損 1 0.5 33 手指形態異常 1 0.5

3 脳梁低形成 2 1.0 34 内反足 3 1.6

4 小脳低形成 2 1.0 35 外反足 4 2.1

5 脳動静脈奇形 1 0.5 36 爪欠損（手/趾） 3 1.6

6 キアリ奇形第2奇形 1 0.5 37 軟骨低形成症 1 0.5

7 眼球異常（網膜欠損ほか） 1 0.5 38 無頭蓋骨 2 1.0

8 副耳 10 5.2 39 頭蓋骨形成不全 2 1.0

9 耳形状左右差、位置のアンバランス 1 0.5 40 クルーゾン症候群 1 0.5

10 耳瘻孔 2 1.0 41 下趾の変形 1 0.5

11 耳介水平 1 0.5 42 下肢低形成 1 0.5

12 小顎 1 0.5 43 骨形成不全 1 0.5

13 鰓弓症候群 2 1.0 44 脊椎側弯 1 0.5

14 鰓弓遺残（左頸部） 1 0.5 45 屈曲肢異形成症 1 0.5

15 先天性歯 1 0.5 46 関節拘縮 2 1.0

16 先天性真珠腫 1 0.5 47 四肢長の異常 2 1.0

17 oral-facial-digital syndromⅡ 1 0.5 48 四肢短縮（軟骨無形成症、骨形成不全症を除く） 2 1.0

18 声門狭窄 1 0.5 49 先天性魚鱗癬症 1 0.5

19 肺低形成 1 0.5 50 血管腫（顔面、頸部） 2 1.0

20 消化管穿孔 1 0.5 51 母斑 1 0.5

21 胆のう拡張 1 0.5 52 脂腺母斑 2 1.0

22 ヒルシュスプルング病 1 0.5 53 イボ 1 0.5

23 陰茎低形成（男児9,668人） 2 2.1 54 痣（顔面） 1 0.5

24 外陰のう胞（女児9,444人） 2 2.1 55 リンパ管腫 5 2.6

25 腎盂拡張 1 0.5 56 皮下水腫 1 0.5

26 腎盂尿管移行部狭窄 1 0.5 57 頭部腫瘤（頭頂部に水腫瘍突起物） 1 0.5

27 腎拡張 1 0.5 58 先天性皮膚欠損症 3 1.6

28 腎のう胞 1 0.5 59 内臓逆位 1 0.5

29 尿膜管遺残症 3 1.6 60 詳細不明の奇形 3 1.6

30 巨大膀胱小結腸管紙ぜんどう症候群 1 0.5 61 筋ジストロフィー（ドュシャンヌ型） 1 0.5

31 Prune belly syndrom 2 1.0 62 染色体異常症 8 4.1

Q30-34
呼吸器系

Q00-07
神経系

Q10-18眼、耳、顔
面及び頚部

Q50-56
生殖器系

Q60-64
腎泌尿器系

項目

全出産 n=19,280

項目

全出産 n=19,280

Q65-79
筋骨格系

Q80-89
その他：皮膚

Q90-99
染色体異常

Q38-45
消化器系

Q80-89
その他：先天奇形
症候群、その他


