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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。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、一昨年の報告書で概要を述べた。

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

築を行い、各施設の症例データの登録、データを利用した研究提案、海外との共同研

究を進めてきた本研究班の活動について報告する。 

【研究結果】 

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、昨年度の班会議で参加

施設による登録項目などに関する討議を重ね、登録システムの構築を行った。親施設

である大阪大学、各施設の倫理審査委員会に「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」として申請、承認を受け、本年度 4-6 月にかけて各施設の

2011-2016 年に出生した症例の後方視的登録を行い、全 15 施設から計 446 例の CDH

が登録された。現在これらの登録データの解析を行っている。今後は各年度の症例を

前向きに登録して行くとともに、既登録症例の各年齢での追加登録を行うことで各症

例の長期身体的・神経学的予後も検討可能となる。また、登録データの二次利用とし
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て、米国の CDH 研究グループ（以下、CDHSG）と共同研究を検討中である。 

これまでの当研究での活動に関しては国際学会でも発表し、今後は登録された研究

データを用いた研究報告を国内外で行っていく予定となっている。 

【研究結論】 

本研究班を主軸とした症例登録制度の構築とシステム運営の実際について報告し

た。今後は登録された症例データを後方視研究として解析し、CDH の疾患の理解を深

めるとともに、将来的に前方視の臨床研究につなげていくことで、より効果的・効率

的で標準化された治療法の確立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存在

しなかったため、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 では 2014

年 6月時点で13か国66施設が登録を継続し

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、いくつか

の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。 

本研究班は診療ガイドラインを完成させ

たが、その作成過程で、本邦では症例の集約

化が不十分であることから、本邦での治療水

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 

 昨年度から行っている REDCap を用いた

症例登録システムの構築と運用の実際につ

いて報告する。 

 先天性横隔膜ヘルニアの症例登録システ

ムは大阪大学が契約している REDCap シス

テムを活用し、本研究班の参加施設による

多施設共同研究の一環としてオンライン症

例登録システムを構築した。登録期間、登

録項目に関しては班会議内で討議を重ね、

決定した。過去の症例に関しては後方視的

研究として入力データの統計解析を行い、

さらに今後の研究班参加施設で出生する症

例について前方視的研究が行えるよう、平

成 29 年度 ＡＭＥＤ難治性疾患実用化研究

事業「先天性横隔膜ヘルニアにおける最適

な人工換気法・手術時期・手術方法に関す

る研究」と連携して研究を進めている。 

 

（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

会の申請を行った。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」に従って実施した。 

 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した。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

を得た。登録する情報は診療録より取得し

た。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、
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情報の修正履歴に関する情報もサーバーに

記録されている。 

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、電話番号等）は除

去してあり、各施設において連結可能匿名

化を行い、情報は各施設においてしかるべ

き場所に保管した。 

一部施設においては、倫理規定に則って

日付データを個人情報として削除すること

が求められているため、当該施設において

は期間データでの入力を行うこととした。

日付データを登録している施設においても、

万が一、日付データを出力しようとしても、

REDCapシステムでは強制的に日付情報のラ

ンダムな変更が行われ、出力された情報は

個人識別不能な期間データに変換される。 

 

Ｃ．研究結果 

１）CDH 診療ガイドラインの普及 

 CDH 診療ガイドラインは、現在製本版（日

本語、メジカルビュー社より平成 28 年 3 月

20 日に第 1版刊行）、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。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。 

本症例登録制度は参加施設による討議（

資料２−１）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

するシステムである。 

 昨年度から今年度にかけて各施設におい

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、承認を得たの

ちに、2017 年 4月から 6月にかけて、各施

設の 2011-2016 年に出生した症例登録を行

った。データクリーニングを行い、平成 30

年 1月時点で15施設から計446例が登録さ

れた。全施設のデータに関して、今後の研

究内容と担当する施設について提案を募り、

意見を収集した。身体的ならびに精神的長

期予後に関してや、横隔膜欠損孔の再建材

料、右横隔膜ヘルニア、至適分娩時期に関

しては解析を既に開始したが、その他の研

究案に関しても今後の会議で討議を行い、

決定していく予定である。 

 以下に現時点での研究案を示す。 

研究案   内 容 

胎児治療 最重症例と胎児治療の有用

性 

胎児 MRI 測定法、評価法 

分娩時期 予後からみた至適分娩時期

の検討 

予後予測 神経学的予後、予後予測指標

の感度・特異度 

心エコー PA index と動脈管短絡方向、
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肺動脈径と予後 

右 CDH 特徴、予後、左 CDH との比較 

ECMO ECMO 適応条件の再検討 

肺高血圧 血管拡張薬の使用、予後 

栄養 手術時の栄養カテーテル留

置、北野分類、GER の有無な

どと神経学的予後の関連 

発達予後 フォローアップ体制の構築 

再発 初回手術の修復方法、パッチ

素材と再発 

気胸 気胸と予後 

胸郭変形 発症リスクと重症度 

有嚢性 CDH 嚢の有無と予後評価 

腸閉塞 術後腸閉塞の Risk 因子 

欠損孔 欠損孔サイズの予測 

停留精巣 発生頻度、経過など 

 

Ｄ．考察 

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

本ガイドライン作成過程において浮き彫り

となり、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、今後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「科学的根拠にもとづく胎児

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

施設による先天性横隔膜ヘルニア症例の集

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。 

今回、これらの先行研究を元に、前方視研

究も見据えた多施設による症例蓄積のため

の症例登録システムの構築を昨期より着手

し、本年度その運用を開始した。単施設では

不可能であった多数の症例を用いた治療実

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ている。 

 本邦の診療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

的根拠の高い論文が多く採用されることが

望まれている。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が必須で

あると考え、本研究班を主軸としてシステ

ムを構築し、運用を開始した。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、現在英

訳化を進めている。また診療ガイドライン

は完成から 5 年後に改訂をする予定である

ため、本研究班を中心にエビデンスレベル

の高い研究を行うことを目的に、ＡＭＥＤ

難治性疾患実用化研究事業と連携して研究

を進めている。 

昨期までの報告で課題として挙げていた

症例登録制度に関しては、本研究班への参

加施設による多施設共同研究として運用を

開始した。今後はこのシステムを利用して

集積された症例のデータにより、急性期の

予後や治療方針の解析だけでなく、慢性期

の神経学的予後などに関する研究も可能と

なることを特記したい。登録された症例を

活用した前方視的臨床研究を遂行していく

ことにより、先天性横隔膜ヘルニアの治療
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の標準化や治療水準の上昇につなげていく

予定である。 

また、症例登録制度に登録したデータを

二次利用し、現在海外の先天性横隔膜ヘル

ニア研究グループとの国際的共同研究につ

いて議論を重ねている（資料２−２）。今後

は、海外のビッグデータを用いた研究を本

研究班から提案していきたいと考えている。 
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