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研究要旨 

【研究目的】小児の気道狭窄（咽頭狭窄、喉頭狭窄、気管・気管支狭窄）は、いず

れも先天的に生じた呼吸器の形成異常を主たる病態とする難治性希少疾患である。

本研究の目的は、学会や研究会と連携しながら診療ガイドラインを整備したうえ

で、長期的なフォローアップ体制を構築し、小児から成人への移行期医療を難病拠

点病院と連携のうえ、適切な診療体制を構築することにある。 

【研究方法】ガイドラインは MINDS 2014 年版ガイドライン作成マニュアルに沿っ

て作成する。昨期までの研究班の解析結果、診断基準・重症度分類などを踏まえて、

ガイドラインの SCOPE で上げられたクリニカル・クエッションに対する文献検索を

新たに追加した。文献のスクリーニング及びシステマティックレビューを行うこと

とした。また、AMED 難治性疾患実用化研究班との連携で成人期にまで及ぶ全国一次

調査及び二次調査を開始した。 

【研究結果】16 題のクリニカル・クエッションを設定し新たな文献検索を終了し

た。検索結果を一次スクリーニング後、二次スクリーニングまでを完了。この結果

からシステマティックレビュー開始に向けてレビューチームの策定を行った。この

作業と平行して、先天性気管狭窄症の第３次難病の指定作業及び先天性声門下狭窄

症の第４次難病指定への作業を行い、追加認定を受けることができた。 

【結論】全国調査結果の解析結果を踏まえてガイドライン作成作業を進めた。さら

に AMED 研究班との連携により、気道狭窄に関する全国疫学調査およびビッグデータ解

析から、患者実態、臨床像、治療内容および経過などを明らかにし、患者レジストリを

構築することにより、長期的に品質の保証されたデータ収集、およびそれらを共有でき

る体制の確立を目指した。 
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Ａ．研究目的 

 小児の気道狭窄（咽頭狭窄、喉頭狭窄、

気管・気管支狭窄（含軟化症））は、いずれ

も先天的に生じた呼吸器の形成異常を主た

る病態とする難治性希少疾患である。 

 本研究の目的は、かかる疾患に対して、

学会や研究会と連携しながら診療ガイドラ

インを整備したうえで、長期的なフォロー

アップ体制を構築し、小児から成人への移

行期医療を推進し、難病拠点病院と連携し

適切な診療体制を構築することにある。 

 このため本研究班では、本邦全国調査結

果解析などこれまでの研究成果を踏まえて、

周産期から学童期、さらに成人移行期に至

る気道狭窄症の診療ガイドラインを作成す

ることを目標とした。 

  

Ｂ．研究方法 

気道狭窄に関する診療ガイドラインの策定

作業 

 全国調査の解析結果を勘案して、気道狭

窄症に対する診療ガイドライン策定の作業

を進めた。 

 クリニカル・クエッションの PICO に従っ

て文献検索を新たに追加した。さらにシス

テマティックレビューを新たに行って、ガ

イドラインを策定することを目標とした。

ガイドラインには、これまでに本研究班で

策定された診断基準や重症度分類に加えて、

研究班の全国調査の解析結果をエビデンス

に組み込んでゆくようにした。 

 ガイドラインの作成は MINDS の診療ガイ

ドライン作成の手引き 2014 に準拠して行

なう。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上で

公開する事とした。 

 

1.診断基準及び重症度分類の策定 

  （資料 1-1） 

 小児気道狭窄症の定義からして、どこま

でを本症の範疇に含めるか否かを検討した。

最終的に咽頭狭窄、喉頭狭窄、先天性気管

狭窄症、気管・気管支軟化症の 4 つのカテ

ゴリーにわけ、それぞれどのような疾患が

含まれるのかを検討した。すでに策定した

小児慢性特定診断基準に加えて、指定難病

にも対応できるよう重症度分類を作成した。

これらは関連学会の承認を得る事ができた。 

 

2.ガイドライン作成 

1） ガイドライン作成委員会の設置 

 本研究班の分担研究者をガイドライン作

成者とし、ガイドライン作成者による多領

域をカバーしたガイドライン作成委員会を

組織した。同委員会には小児外科医、小児

放射線診断医、小児呼吸器病理医が含まれ、

ここでシステマティックレビューの結果を

検討し、具体的なガイドライン作成の舵取

りを行なう様にした。 

2） クリニカル・クエッションの選択 

 症例の希少性から、エビデンスのレベル

や直接性の脆弱性からガイドライン作成の

根拠となるべき文献の乏しいクリニカル・

クエッションもあることが判明した。そこ

でガイドライン委員会では臨床的な重要性

も勘案して、ガイドライン作成の優先度を

再評価し、優先度の高いクエッションより

ガイドラインを作成してゆく方法をとった。

また従来行った文献検索から時間が立った

ため最近の文献を新たに追加し検討した。 

 小児外科、小児耳鼻咽喉科、小児呼吸器

科の観点で検討を加え、MINDS の診療ガイ



 72 

ドライン作成の手引き 2014 に準拠して行

なっている。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：Patient, Intervention/Comparison, 

Outcome （PICO）の項目を定めて、クリニ

カル・クエッションを完成した。 

 本症の分類を含めた診断、症状、治療法

と介入のタイミングの 4 部構成とし、各疾

患カテゴリー合計 16 個のクリニカル・クエ

ッションを作成した。ガイドライン策定の

際にこれらを統括して推奨文を作成する方

針を決めた。 

3) 文献検索 

 昨年度完成したクリニカル・クエッショ

ンに基づいて、研究班全体で調整をとりつ

つ小児気道狭窄に関する文献検索を開始し

た。いくつかのクエッションに対する文献

検索が完了し、報告書作成の時点で完了し

た検索結果に関しては本年度の作業実績と

した。システマティックレビューの作業ま

では到達できなかった。その結果に沿って

ガイドライン作成へと進む予定である。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上で公開する

こととなる。 

 システマティックレビューは、レビュー

チームをクリニカル・クエッション別に、

ガイドライン作成者とは独立して組織し、

システマティックレビューの結果をまとめ

てガイドライン作成者に表示するようにし

た。 

 

3.第 4 次指定難病への選定 

気道狭窄として指定難病に選択されること

を目標とした。 

 先天性気管狭窄症として選定（2017 年

4 月） 

 先天性声門下狭窄症の追加申請 

 2018 年 4 月現行の指定難病(先天性気

管狭窄症)との統合の形で選定を受け

ることができた。2019 年 7 月より指定

された。（資料 4-1、資料 4-1） 

 

4.AMED 難治性疾患実用化研究班との連携 

指定難病の選定をさらに広げるためには、

成人期の実態をさらに調査する必要が考え

られた。このために、診療ガイドライン作

成を目指した エビデンス創出研究 『咽

頭・喉頭・気管狭窄に関する全国疫学調査 』

との連携を行うこととした。 

 成人も含めた咽頭・喉頭・気管狭窄症

に対する大規模調査は未施行 

 咽頭・喉頭狭窄症は指定難病ではない 

 診断基準が曖昧 

 以上の点が指定難病の選定を受けるため

に解決すべき問題であることが判明した。 

 適切な診断のもと適切な治療が開始され

た症例の予後は決して悪くないものの、そ

のエビデンスとなるデータが存在しないた

め、適切な診断、治療をうけられないまま

病脳期間が長期にわたる患者も少なくない。

気道狭窄に関する全国疫学調査およびビッ

グデータ解析を行うことにより、その患者

実態、臨床像、治療内容および経過などを

明らかとする。（実態調査） 

 患者レジストリを構築することにより、

長期的に品質の保証されたデータ収集、お

よびそれらを共有できる体制を確立する。

（研究開発促進） 

 現在、全国疫学調査（一次）が終了し、

二次調査に移行している。さらに前向き研

究としての全国レジストリー調査のエント
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リーを開始した。 

 

（倫理面への配慮） 

 本研究は「人を対象とする医学系研究に

関する倫理指針 」に則り、各施設の倫理委 

員会の承認を得て行われており、倫理面で

の問題はないものと考えられる。 

 

Ｃ．研究結果 

クリニカル・クエッションと文献検索 

 本研究では４つの病態の検討が必要であ

るため、疾患ごとに 4 つのクリニカル・ク

エッションを選定した。 

------------------------------------- 

咽頭狭窄 

CQ01 咽頭狭窄症の診断には何が有 

CQ02咽頭狭窄症の症状憎悪リスクファクタ

ーは何か 

CQ03 咽頭狭窄症に外科治療は有効か 

CQ04咽頭狭窄症に対する外科治療のタイミ

ングは 

喉頭狭窄 

CQ05 喉頭狭窄症の診断には何が有用か 

CQ06喉頭狭窄症の症状増悪リスクファクタ

ーは何か 

CQ07 喉頭狭窄症に外科治療は有効か 

CQ08喉頭狭窄症に対する外科治療のタイミ

ングは  

先天性気管狭窄症 

CQ09先天性気管狭窄症の診断には何が有用

か 

CQ10先天性気管狭窄症の症状憎悪リスクフ

ァクターは何か 

CQ11先天性気管狭窄症に外科治療は有効か 

CQ12先天性気管狭窄症に対する外科治療の

タイミングは 

気管気管支軟化症 

CQ13 気管・気管支軟化症の診断には何が有

用か 

CQ14 気管・気管支軟化症の症状増悪リスク

ファクターは何か 

CQ15 気管・気管支軟化症に外科治療は有効

か 

CQ16 気管・気管支軟化症に対する外科治療

のタイミングは            

----------------------------------- 

 作成した SCOPE に基づき、日本図書館協

会の協力を得て文献検索が施行され、さら

には最新の文献を追加することにより、邦

文・英文その他の論文約 2,000 件が列挙さ

れた。システマティックレビューチームに

より列挙された論文の一次スクリーニング

の結果、約 300 の論文が残り、それぞれの

CQ に対してレビューを行っている。文献の

量が膨大であったため、システマティック

レビューの二次スクリーニングまでを終了。

システマティックレビューの完了を目指す。 

 

これまでの実績 

a. 全国調査を行い小児気道狭窄患者の実

態を把握する。（2015 年 4 月） 

b. 小児気道狭窄の診断基準を策定する。

（2016 年 7 月）  

c. 小児気道狭窄の診断基準を学会で承認

する。（2016 年 7 月） 

d.小児気道狭窄の重症度分類を策定する。 

達成済み（2016 年 7 月） 

改訂済み（2017 年 11 月） 

e.小児気道狭窄の重症度分類を学会で承認

する。 

達成済み：（2016 年 7 月） 

改訂済み：（2017 年 12 月） 
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f．気道狭窄として指定難病に選択される。

達成済み：先天性気管狭窄症（2017 年 4月） 

達成済み：先天性声門下狭窄症（2018 年 4

月） 

2018 年 4 月現行の指定難病(先天性気管狭

窄症)との統合（資料 4-1、資料 4-2） 

g.  AMED 難治性疾患実用化研究班との連携 

診療ガイドライン作成を目指した エビデ

ンス創出研究 『咽頭・喉頭・気管狭窄に関

する全国疫学調査 』について                    

2018 年度採択  

2019 年度全国疫学調査（一次）終了 

二次調査進行中 

難病プラットフォームを用いた患者レジス

トリーの構築を準備中 

2020 年 2 月 16 日市民公開講座を開催（資

料 4-4） 

 

Ｄ．考 察 

 小児の重症気道狭窄に対して、本邦にお

ける実態調査を実施して科学的根拠の集

積・分析を試みた。 

 期待される効果としては、当該疾患の重

症度層別化、治療の標準化、医療の均てん

化、症例の集約化が進み、重症例の治療成

績向上と軽症例の治療の適正化が期待され

る。レジストリ制度や長期フォローアップ

体制を構築することで、難治性疾患の適切

な診療体制が構築される。小児期から成人

期への移行期医療を一体とする体制が築か

れる。 

本年度は、昨年度までに収集の完了した全

国調査の結果を踏まえて、ガイドライン作

成作業を進めた。ガイドラインの作成に当

って、悉皆的な文献検索とともに、本研究

班で行なって来た全国調査の解析結果をも

重視し、エビデンスとして利用する事とし

た。 

 全国調査結果は後方視的な研究結果では

あるが、極めて直接性の強い全国調査であ

り、世界的にも類のない大きなシリーズで

の観察研究結果としてエビデンスレベルは

高く評価しうるものと考えている。 

 これらの結果に基づいて、診断基準や重

症度分類を作成したうえで、診療ガイドラ

インを作成し、小児慢性特定疾病の指定や

難病の指定を通じて本症医療政策や社会保

障制度の充実に資することを目標とし小児

慢性特定疾病の指定が認められた（資料

4-3）。今年度には先天性気管狭窄/先天性声

門下狭窄症に限定ではあるが難病の指定も

認められた（資料 4-1）。 

 AMED難治性疾患実用化研究班との連携に

より、気道狭窄に関する全国疫学調査およ

びビッグデータ解析から、その患者実態、

臨床像、治療内容および経過などを明らか

にする。（実態調査）また、患者レジストリ

を構築することにより、長期的に品質の保

証されたデータ収集、およびそれらを共有

できる体制を確立する。（研究開発促進）さ

らにはエビデンス創出およびその体制作り 

診療アルゴリズム確立、ガイドライン作成

を目指す。 

 

Ｅ．結 論 

g. AMED 研究班との連携・・・達成 

h.小児気道狭窄の診療ガイドラインを策定

する。・・・達成見込み（2020 年 6 月ま

でに） 

i.小児気道狭窄の診療ガイドラインを学会

で承認する。・・・達成見込み（2020 年

6 月までに） 
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j.小児気道狭窄症の診療ガイドラインを公

開する。・・・達成見込み（2020 年 9 月

までに） 

K.医療従事者、患者及び国民への普及・啓

発・・・2020 年 2月施行 

l.小児・成人を一体的に研究できる体制の

構築・・・達成 

m.指定難病患者データベース等の構築への

協力・・・達成見込み（2022 年４月まで

に） 

 

今後の展開 

 症例登録システムや前向き研究を模索す

るとともに、長期フォローアップ体制を確

立する。難病拠点病院と連携をはかりなが

ら診療体制を整備する。 
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