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Ａ．研究目的 

平成 6 年の地域保健法施行以来、乳幼児健診

は市町村で実施されることとなったが、各自治

体で健診項目などのばらつきがあり、健診内容

が統一されていないのが現状である。また、こ

れらの健診で見逃してはいけない疾患等も明

記されていない。本研究では乳幼児健診でスク

リーニングすべき疾患や見逃してはいけない

疾患を整理することを目的に、特に身体発育の

異常や、胸部疾患についてその疾患頻度をまと

めた。 

 

Ｂ．研究方法 

乳幼児健診においてスクリーニングすべき

疾患を検討するために、研究分担者間で統一し

た基準が必要と考え、研究分担者間で基準につ

いて協議した。 

その結果、東京都で標準的に用いられている

医師診察項目から診断部位を成長曲線、発達の

遅れ、頭部、顔面・顔貌、頸部、眼、耳、胸部、

腹部、鼠経・外陰部、股関節、腰部・臀部、四

肢、皮膚等に分類した。本研究では身体発育、

胸部の異常について担当した。 

前述の分類をさらに細分化し、発育なら体重

増加不良、肥満、低身長、高身長、その他と異

常所見を区別した。同様に胸部疾患においても

心雑音、心音不整、呼吸音異常と異常所見を細

分化しリストを作成した。 

このようにして作成した異常所見のリスト

から見つかる疾患を原著論文や総説、成書、小

児慢性特定疾患、疾患ガイドライン等を用いて

検索した。その後、検索した疾患について日本、

研究要旨 

本研究では、小児期に発症する疾患を疫学的エビデンスの視点から整理し、乳幼児健診でスク

リーニング対象とする疾患について文献的に検討することを目的とした。当該分担研究では、身

体発育、胸部領域を中心に担当し、乳幼児において異常所見となる項目から考えられる疾患につ

いて、その頻度を中心に検討した。その結果、身体発育や胸部領域の異常所見について、乳幼児

健診の疾病スクリーニングの対象となる疾患は、３〜４か月児健診で 111 疾患、１歳６か月児

健診で 79 疾患、３歳児健診で 42 疾患であった。身体発育に関して発症頻度が出生 1 万人に 1

人以上となるのは、頭囲の異常については水頭症など 4 疾患、身長の異常は思春期早発症など 7

疾患、体重の以上に関しては Turner 症候群など 9 疾患が挙げられた。また、胸部疾患に関して

は、心音不整については肥大型心筋症、心雑音については心室中核欠損症、胸郭異常については

漏斗胸などが挙げられた。これら発生頻度が高い疾患については、出生時から認めるものが多く、

他の症候と重複するものもあり、乳幼児健診でのスクリーニング対象疾患とするかどうかは、今

後、発症時期やスクリーニング方法の有無、さらには治療や介入方法が存在するかなど、他の要

因を併せて、さらに検討していく必要がある。 
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海外での発生頻度を文献から明らかにし、発生

頻度が、出生 1 万人に 1 人以上のものを抽出

した。（倫理面への配慮） 

人を対象とする医学系研究に関する倫理指

針に基づいてあいち小児保健医療総合センタ

ーにおける倫理委員会の審査で承認を得た。本

研究に利益相反はない。 

 

Ｃ．研究結果 

 前述した、乳幼児健診項目中で、身体発育に

おいて異常所見となる頭囲の異常、低身長、高

身長、肥満、体重増加不良、また、胸部領域か

ら心雑音、心音不整、呼吸音異常をきたす疾患

をリスト化した（表 1～表 3）。選出した疾患

および症候の数は、３〜４か月児健診では 226

疾患等、１歳６か月児健診では 132 疾患等、3

歳児健診では 93 疾患等であった。これらのう

ち、乳幼児健診のスクリーニング対象の候補疾

患として選定条件に合致するものは、３〜４か

月児健診では 111 疾患等、１歳６か月児健診で

は 79 疾患等、3 歳児健診では 42 疾患等であっ

た（表 4）。 

これらの疾患について、国内・国外での発症

頻度を調べたところ、わが国での頻度が出生数

1万人あたり1人以上となる疾病は以下のよう

になった。まず、発育で頭囲大となる疾病は水

頭症（3.8 人/1 万人）、全前脳胞症（1 人/1 万

人）、頭囲小となる疾病では Down 症（1 人/600

～800 人）、18 トリソミー症候群（1 人/3500

～8500 人）が挙げられた。また、高身長をき

たすものは、思春期早発症（5～10 人/1 万人）、

Klinefelter 症候群（1 人/500 人）、低身長をき

たす疾患は成長ホルモン分泌不全症（男児2.14

人/1 万人、女児 0.71 人/1 万人）、思春期早発

症（5～10人/1万人）、Turner症候群（1人/1000

人）、Noonan 症候群（1 人/1000～25000 人）、

Down 症（1 人/600～800 人）が挙げられた。

さらに、体重に関して、肥満をきたす疾患は

Turner 症候群（1 人/1000 人）、成長ホルモン

分泌不全症（男児 2.14 人/1 万人、女児 0.71 人

/1 万人）が挙げられ、一方で、体重増加不良を

きたす疾患は Turner 症候群（1 人/1000 人）、

Noonan 症候群（1 人/1000～25000 人）、Pierre 

Robin 症候群（1 人/3000 人）、胎児アルコー

ル・麻薬症候群（0.5 人/1000 人）、Down 症（1

人/600～800 人）、18 トリソミー症候群（1 人

/3500～8500 人）、幽門狭窄症（2∼3 人/1000

人）、Hirschprung 病（1 人/5300 人）が挙げ

られた。 

さらに、胸部の異常所見については、心音不整

をきたす疾患として、肥大型心筋症（1 人～500

人）、不整脈源性右室心筋症（1 人/5000 人）が

あり、心雑音をきたす疾病は川崎病性冠動脈瘤

（14000 人/年）、動脈管開存症（1 人/2500～

5000 人）、心室中隔欠損症（1.35 人/1000 人）、

無脾症候群・多脾症候群（1 人/1 万人）が挙げ

られた。また胸部の異常をきたす疾患はリンパ

管腫（1 人/1000～5000 人）、先天性横隔膜ヘ

ルニア（1 人/2000～5000 人）があり、胸郭異

常をきたす疾患は漏斗胸（1 人/1000 人）、鳩胸

（1 人/1 万人）であった。 

 

Ｄ．考察 

 今回担当した領域において、発生頻度が出生

1 万人あたり 1 人以上となる疾患は、異常所見

からリストに挙げられた疾患の中ではわずか

であり、また、他の症候を合併して出生するな

ど、乳幼児健診の時期に至るまでに診断される

ものが多く存在していた。一方で、体格の異常

については、成長とともに明らかになってくる

ものがあったが、第二次性徴の前後など、乳幼

児健診の時期から大きくずれているものもあ

り、乳幼児健診の対象となる疾患は決して多く

なかった。症候群として、他の症候と合併して



 

26 

 

いる疾患も多く、本研究で担当した領域につい

て、今後、乳幼児健診でスクリーニングすべき

疾患については、頻度のみならず、発症時期や

スクリーニング方法の有無、さらには治療や介

入方法が存在するかなど、他の要因を併せて、

さらに検討していく必要性が明らかになった。 

 

Ｅ．結論 

 身体発育や胸部領域の異常所見について、乳

幼児健診の疾病スクリーニングの対象となる

疾患は、３〜４か月児健診で 111 疾患、１歳６

か月児健診で 79 疾患、３歳児健診で 42 疾患

であった。それぞれについての発症頻度を検討

したところ、高頻度となる疾患は少なく、さら

に出生直後に診断されるものが多かった。今後、

乳幼児健診でスクリーニングすべき疾患を検

討するときには、発症時期やスクリーニング方

法の有無、さらには治療や介入方法が存在する

かなど、他の要因を併せて、さらに検討してい

く必要がある。 

 

Ｆ．研究発表 

1．論文発表 

 なし 

2．学会発表 

 なし 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

  なし（予定を含む） 

 

 

表 1：頭囲異常をきたす疾患とその発症頻度 
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表 1 3〜4 か月児健診の時期に認められうる疾患 

 

*：該当する除外理由を示す。 
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表 1 3〜4 か月児健診の時期に認められうる疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。 
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表 1 3〜4 か月児健診の時期に認められうる疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。 
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表 2 1 歳 6 か月児健診の時期に認められうる疾患 

 

*：該当する除外理由を示す。 
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表 2 1 歳 6 か月児健診の時期に認められうる疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。 
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表 3 3 歳児健診の時期に認められうる疾患 

 

*：該当する除外理由を示す。 
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表 3 3 歳児健診の時期に認められうる疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する除外理由を示す。 
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表 4 乳幼児健診のスクリーニング対象の候補疾患 

 

*：該当する時期を示す。 
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表 4 乳幼児健診のスクリーニング対象の候補疾患（前頁から続く） 

 

*：該当する時期を示す。 

 


