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研究要旨 本研究は、先天性の稀少難治性泌尿生殖器疾患である総排泄腔遺残症（子宮・膣・

直腸が総排泄腔という共通腔となり会陰に開口）、総排泄腔外反症（膀胱・直腸が体腔外に外

反し、外陰・内性器の低形成を伴う）、Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser症候群（MRKH症候群、

膣・子宮の先天性欠損症）という外陰・子宮膣形成の必要な３疾患を包括的に研究し、泌尿生

殖機能を温存し、妊娠・性交・出産が可能な成人期治療へと円滑に移行させ、患者の健やかな

成長と予後の改善を図ることで患児の自立を促す包括的ガイドライン作成を目的としている。 
 対象とする 3疾患は、世界的に見ても全国的な調査報告は無く、各症例の治療は経験的な医

療の域をでていない。そこで、平成 26年度に、本邦における網羅的全国調査を施行し、総排

泄腔遺残症 466例、総排泄腔外反症 229例、MRKH 症候群 21例を集計し、本邦における疫学、

治療の現状を解析し、平成 27年度のガイドライン作成の基礎資料とした。 
 平成 27 年度は、3疾患のガイドライン作成では「円滑な成人期医療移行」を共通のタイトル

とし、総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症では生殖機能（流血路障害、妊孕性、妊娠・出産）と

腎膀胱機能の改善を目的とし、MRKH症候群では月経流出路障害と腟狭窄の改善を目的とし

た。設定されたクリニカルクエスチョン（CQ）は、総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症で 6つ、

MRKH 症候群では 5つを設定し、図書館協会に依頼して網羅的欧文と和文の文献検索を行い、

システマティックレビューチームにより各CQ 毎に文献内容を精査し、ガイドライン作成チー

ムにより各CQの推奨文作成をおこなった。 

 平成 28 年度に関連学会経由でパブリックコメントを募集したが、寄せられたコメントはな

く、AGREE IIを含めた外部評価委員の意見を反映させ、昨年作成したガイドライン詳細版と

実用版を作成し、関連学会の承認を得た後に、ホームページに掲載した。実用版は、ガイドラ

インの普及・啓蒙のために出版し、現在症例の前方視的登録業務構築を行っている。  
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A. 研究目的 

 総排泄腔遺残症（子宮・膣・直腸が総排泄腔

という共通腔となり会陰に開口）と総排泄腔外

反症（膀胱・直腸が体腔外に外反し、外陰・内

性器の低形成を伴う）は、小児外科疾患の中で

も鎖肛の治療だけでなく泌尿生殖器の治療が必

要な先天性稀少難治性疾患である。MRKH症候

群は、先天的なMüller管形成不全で膣・子宮の

先天性欠損を来たし、通常は思春期の無月経で

発見されるが、鎖肛と合併した場合は小児期に

発見されることがある。 
 これら3疾患の鎖肛に対する治療法は確立さ

れ、一定の成績を収めている。しかし、泌尿生

殖器の治療、特に生殖器に関しては、一定のコ

ンセンサスはなく、経験的な治療が行われてい

るのが現状である。幼少期の適切な泌尿器治療

は腎不全の発生を予防すると期待され、幼少期

の生殖器治療の結果がでるのは思春期に入って

からである。そのため、これら症例の思春期医

療へのスムーズな移行が、社会生活、特に妊娠・

出産という人生を豊に過ごす上で不可欠なイベ

ントの成否を決めることとなる。 

 本研究は、泌尿生殖機能を温存し、妊娠・性

交・出産が可能な成人期治療へと円滑に移行さ

せ、患者の健やかな成長と予後の改善を図るこ

とで患児の自立を促す包括的ガイドライン作成

を目的としている。 

B. 研究方法 
 初年度の平成 26 年度は、総排泄腔遺残症・総

排泄腔外反症・MRKH症候群の、本邦における

症例数・診断と病型・外科治療と予後に関する

網羅的全国調査を行い、平成 27年度のガイドラ

イン作成のための基礎資料とした。全国調査は、

「ヘルシンキ宣言（平成 25年 10月改正）」、

「個人情報の保護に関する法律平成21年6月改

正」、「医療情報システムの安全管理に関する

ガイドライン第4.2版（平成25年10月改正）」、

「人を対象とする医学系研究に関する臨床指

針」を遵守し、倫理委員会の承認を経て行い、

個人情報は連結可能な匿名化を行い、事務局で

の個人情報の漏洩はなく、倫理面への問題も発

生しなかった。 
 平成 27 年度は、2014年のMinds診療ガイド

ライン作成マニュアルに準拠し、これら 3疾患

のガイドライン作成を行った。「円滑な成人期

医療移行」を 3疾患共通のタイトルとし、ガイ

ドラインの作成にあたっては、患者さんへの益

と不利益という観点から3 疾患それぞれの泌尿

生殖器に関連するクリニカルクエスチョン

（CQ）を策定した。図書館協会の協力をえて、

CQ毎の網羅的文献検索を行い、それをシステ

ミックレビュー（SR）チームで論文内容を評価

し、それを基としてガイドライン作成チームが

推奨文の作成を行い、全体会議において推奨草

案に対する推奨の強さとエビデンスの強さに関

する投票を行い、詳細を決定した。 
 平成28年度は、関連学会経由でパブリックコ

メントを募集し、AGREE IIを含めた外部評価

をうけ、ガイドライン最終案を作成し、普及傾

向に努める。 
 

C. 研究結果 
 平成26年度の全国調査では、総排泄腔遺残症

466例、総排泄腔外反症229例、MRKH症候群症

例21例を調査することができた。総排泄 

腔遺残と総排泄腔外反症の全国集計の結果は、

次にように要約することができる。 
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  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

1 例発生するための出生数 6～10万 15～17万 

年間平均発生数（人） 14.8 7.1 

最近の出生前診断率（%) 57.6 72.7 

出生前診断徴候 体腔内異常 体壁異常 

経膣分娩（%） 45 40 

主たる合併症 心奇形 脊髄髄膜瘤 

 

合併疾患 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

染色体異常（%) 0.6 2.3 

心奇形（%) 18.2 8.3 

中枢神経（%) 6.2 10 

脊髄髄膜龍（%) 9.4 45.6 

脊椎奇形（%) 24.9 4 2.4 

尿路系（%) 77 82 

その他（%) 25.5 37.1 

 

出生早期手術 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

人工肛門造設部位 横行結腸～S状結腸 回腸～後腸 

膀胱関連手術 膀胱瘻（64％） 膀胱形成術（86％） 

尿道形成（31%） 

生殖器関連手術 なし 陰茎形成（17％） 

精巣切除（12％） 

恥骨・骨盤離開 なし 恥骨形成（64%） 

腹壁閉鎖 なし 一期的閉鎖（81%） 

泌尿器手術 腎瘻造設 膀胱全摘回腸導管 

VUR根治術 代用膀胱形成 

生殖器手術 膣瘻 精巣固定術 

膣形成・外陰形成 膣形成術 

  造膣術   

 
根治手術 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

単独肛門形成 33% 8% 

人工肛門閉鎖 46% 4.40% 

他のGI手術 肛門粘膜脱 15/56 人工肛門再形成 24/37 

順行性浣腸路 8/56 人工肛門形成 5/37 

腟形成 肛門形成と同時 81% 単独10% 

異時性 12% 

再形成手術 肛門12%、膣8.7% その他の腟関連10% 

 
排便・排尿機能障害・透析 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

排便機能評価人数（%） 290 (62) 22 (10) 

平均排便スコアー分布 1 峰性 3 峰性 

尿路感染（%） 39 38 

腎機能障害（%） 33 61 

CIC (%) 23 28 

透析・腎移植〔人） 15 3 

 
月経異常・月経流出路障害 

  総排泄腔遺残症 総排泄腔外反症 

月経異常（％） 35 60 

月経血流出路障害（％） 23 49 

 
 これらの結果を要約すると、合併疾患として

最多なものは尿路系疾患で両疾患ともに約8割
の頻度であった。総排泄腔遺残症では心奇形が

18.2%と高頻度であったが、総排泄腔外反症は

42.4%に脊髄髄膜瘤を合併し、その他の脊椎疾

患を合わせると88%が脊髄・脊椎疾患を合併し、

予後を決定している重要な因子と考えられた。

総排泄腔外反症における永久人工肛門の割合は、

74%と高率であった。膀胱機能障害の割合は、

総排泄腔遺残が 33%、総排泄腔外反症が 61%と

総排泄腔外反症で約倍の頻度で、月経異常や月

経流出路障害の頻度においても、総排泄腔外反



症が約倍の頻度と、総排泄腔外反症において治

療成績が不良であることが明らかとなった。ま

た、出生早期から根治術までの手術治療も、総

排泄腔外反症において膀胱形成術、尿道形成、

陰茎形成、精巣切除、恥骨形成、腹壁閉鎖、膀

胱全摘回腸導管などの手術がなされていた。 
 

平成 27年度は各疾患のガイドライン作成を行

った。「円滑な成人期医療移行」をめざして、

次のようなCQと推奨文を作成した。 
総排泄腔遺残症 

  クリニカルクエスチョン (CQ) 

CQ1 
水膣・水子宮・水腎症に対する外科的介入

は、慢性腎機能障害を軽減するか？ 

推奨草案 水膣・水子宮・水腎症に対する外科的介入

は、慢性腎機能障害を軽減するかどうかの

エビデンスは不明であるが、腎機能障害が

軽減される可能性もあり、症例に応じた治

療介入が提案される。 

推奨の強さ 行うことを弱く推奨する（提案する） 

CQ2 
病型（共通管長）による術式選択は、月経

血流出路障害を改善するか？ 

推奨草案 CQ に対する明確な推奨文を作成できなか

った。 （コメント）改善するとはいえない

が、否定するものではない。 

CQ3 
病型（共通管長）による術式選択は、尿排

泄障害を改善するか？ 

推奨草案 CQ に対する明確な推奨文を作成できなか

った。 （コメント）共通管長が3cm 以下

の症例では術後尿禁制が保たれ、3cm 超の

症例では保たれない傾向は示されたが、病

型（共通管長）による初回術式選択が、尿

排泄障害を改善するかの明解なエビデンス

は得られなかった。 

CQ4 
月経血流出路障害に対して内科的治療は有

効か？ 

推奨草案 月経血流出路障害に対して、外科治療と比

較した内科的治療の有効性は不明であった

が、これら内科治療の介入が、必要に応じ

て適切に施行されるべきであると思われ

る。 

推奨の強さ 行うことを弱く推奨する（提案する） 

CQ5 
成人に達した総排泄腔遺残症症例におい

て、妊娠・出産は可能か？ 

推奨草案 妊娠・出産の報告はあるが、患者さんごと

に生殖器の状態は大きく異なるため、一概

に可能とはいえず、また妊娠・分娩に際し

ては厳重な管理が必要である。 

推奨の強さ 行うことを弱く推奨する（提案する） 

CQ6 
清潔間欠的自己導尿は慢性腎機能障害を予

防するか？ 

推奨草案 清潔間欠自己導尿が慢性腎機能障害を予防

するかどうかに関してのエビデンスは不明

である。しかし、清潔間欠自己導尿は、尿

流出路障害に対して有効な手技であり積極

的な導入を提案する。 

推奨の強さ 弱く推奨する（投票１回：100%） 

 

総排泄腔外反症 

  
クリニカルクエスチョン (CQ) 

CQ1 性の決定は染色体に基づくべきか？ 

推奨草案 性の決定は染色体に基づいて行われること

を提案する。しかし、症例に応じて総意の

もとに検討する必要がある。 

推奨の強さ 明確な推奨とその強さが決定できなかった 

CQ2 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

推奨草案 CQ に対する明確な推奨文を作成できなか

った。 （コメント）早期膀胱閉鎖が、膀胱

機能（蓄尿機能および排尿機能）の獲得に

有効である明瞭なエビデンスは得られなか

った。 



CQ3 
膀胱拡大術・導尿路作成術はQOL の改善に

有効か？ 

推奨草案 膀胱拡大術・導尿路作成術は、尿禁制にお

いてＱＯＬの改善は可能である。 

推奨の強さ 
行うことを弱く推奨する（投票1 回52%、2

回71%） 

CQ4 
腟・子宮再建術は二次性徴が始まった段階

で施行すべきか？ 

推奨草案 CQ に対する明確な推奨文を作成できなか

った。 （コメント）腟・子宮再建術の時期

を比較した報告はないが、月経血流出路を

確保する目的で、適切な時期に症例に応じ

て腟・子宮再建術を施行することが提案さ

れる。 

CQ5 男性外性器形成術はQOL を改善するか？ 

推奨草案 男性外性器形成術は、外観的なＱＯＬの改

善が可能だが、機能的には困難である。 

推奨の強さ 行うことを弱く推奨する（投票1 回81%） 

CQ6 女性は妊娠・出産が可能か？ 

推奨草案 女性（46, XX)における妊娠・出産について

は、報告も極めて少なく、非常に困難であ

る。さらに、周産期に消化管や尿路の合併

症が生じうるので、より慎重な妊娠・分娩

管理を要する事も考慮すると、安易な妊

娠・出産は勧められない。 

推奨の強さ 
行わないことを弱く推奨する（投票1 回

86%） 

 
MRKH 症候群 

  クリニカルクエスチョン (CQ) 

CQ1 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

推奨草案 CQ に対する明確な推奨文を作成できなか

った。 （コメント）思春期以降の女性の無

月経症に対して、MRI 検査によって診断が

確定されなかった場合に腹腔鏡検査を施行

することを提案する。しかし、思春期以前

の小児に関しては、現時点では本CQ に対

する推奨を提示することは難しい。 

CQ2 
鎖肛合併症例（type Ⅱ）での小児期の膣形

成術は有用か？ 

推奨草案 CQ に対する明確な推奨文を作成できなか

った。 （コメント）鎖肛合併症例（Type II）

での小児期の腟形成術は，選択肢のひとつ

として考慮されるべき治療法である。 

CQ3 遺残子宮は小児期に摘出すべきか 

推奨草案 遺残子宮を小児期には摘出しないことを提

案する。 

推奨の強さ 
行わないことを弱く推奨する（投票1 回

86%） 

CQ4 思春期の精神的サポートは必要か？ 

推奨草案 MRKH 症候群の精神的サポートは有用であ

り、介入は適切に行われるべきである。 

推奨の強さ 強く推奨する。（投票第1 回70%）。 

CQ5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨草案 CQ に対する明確な推奨文を作成できなか

った。 （コメント）代理懐胎、子宮移植に

よる妊娠・出産の可能性はあるが、現時点

において、本邦では両者とも施行できる状

況ではない。 

 

平成 28年度は、関連学会である日本周産期・新

生児医学会（平成 28 年 7 月 21 日）、日本小児

泌尿器科学会（平成 28 年 7 月 26 日）、日本小

児腎臓病学会（平成 28 年 7 月 31 日）、日本産

科婦人科学会（平成 28 年 8 月 2 日）、日本小



児外科学会（平成 28 年 8 月 5 日）に、パブリ

ックコメントを依頼したが、寄せられたコメン

トはなかった。AGREE II に基づいた採点とコ

メント（蓋 若琰先生 平成 28 年 8 月 5 日）、

外部評価委員（窪田昭男先生 平成 28 年 8 月

17 日、西島栄治先生 平成 28 年 8 月 23 日）

による外部評価を受け、最終的なガイドライン

を作成をした。平成 27 年に作成下詳細版の他

に、普及のための実用版も作成し、関連学会の

承認後にホームページに掲載し、ダウンロード

できるようにした。また、実用版はガイドライ

ンの普及・啓蒙のため出版した。 

 

D．考察 
 平成 26 年から 28年の3 年間をかけ、総排泄

腔遺残症、総排泄腔外反症、MRKH症候群のガ

イドライン作成を行った。「円滑な成人期医療

移行」をタイトルとしてクリニカルクエスチョ

ン（CQ）を作成し、それに関する文献のシステ

マティックレビューを行い、推奨文の作成を行

った。しかし、総排泄腔遺残症ではCQ1〜6の
なかで、CQ2: 病型（共通管長）による術式選

択は、月経血流出路障害を改善するか？、CQ3：
病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障

害を改善するか？、総排泄腔外反症ではCQ1〜
6 のなかで、CQ2：早期膀胱閉鎖は膀胱機能の

獲得に有効か？、CQ4：膣・子宮再建術は２次

性徴が始まった段階で施行すべきか？、さらに、

MRKH 症候群のCQ1〜5 においては、CQ2：鎖

肛合併症例（type II）での小児期の膣形成術は

有用か？、において、推奨文の作成ができなか

った。この理由は、CQを検討するに十分な文

献がなかったためである。総排泄腔遺残症では、

共通管長による術式の選択と治療成績がないこ

と、総排泄腔外反症においても、早期膀胱閉鎖

の有用性を検討した論文や、腟・子宮再建術の

小児期手術の有用性を検討した論文がなく、今

後の研究課題として重要と考えられた。MRKH
症候群でも、小児期の腟形成の有用性を示す論

文がなかった。 
 推奨文が作成できたCQ に関しては、現在の

文献での網羅的検索による推奨文作成とさらに

推奨の強さを決定でき、泌尿生殖器に関する内

科的治療ならびに外科的治療の有用性を示すこ

とができた。総排泄腔遺残症のCQ5：女性は妊

娠・出産が可能か？に関しては、当初作成した

推奨文は、「可能であり、妊娠・出産に伴う合

併症管理により、生児を得ることができる。」

というものであったが、妊娠・出産の困難さを

加味した推奨文として「妊娠・出産の報告はあ

るが、患者さんごとに生殖器の状態は大きく異

なるため、一概に可能とはいえず、また妊娠・

分娩に際しては厳重な管理が必要である。」に

メイルでの審議を経て、変更となった。 
 これらのことは、今回検討した3疾患に関す

る小児期の適切な腟形成法や膀胱機能温存法に

関するエビデンスがないことが、今回のガイド

ライン作成で明らかになり、大きな問題提起を

なすもので、将来のガイドライン見直しにおい

ての最重要点課題と考えられた。 
 また、総排泄腔外反症のCQ1：性の決定は染

色体に基づくべきか？の推奨文「性の決定は染

色体に基づいて行われることを提案する。しか

し、症例に応じて総意のもとに検討する必要が

ある。」に関しては、強く推奨するまたは弱く

提案するの意見が委員間で二分され、決定でき

なかった。このことは、総排泄腔外反症の性の

決定に関しては、過去の方針と現在の方針が異



なることと、委員間でもそれに対する見解が異

なるためと考えられ、性の決定という問題の難

しさを明らかにするものであった。 
 今回 3疾患をガイドラインとして取り上げる

については、稀少疾患でエビデンスに基づく論

文が少ないことが当初より懸念されていたため、

図書館協会に依頼し平成26年に3疾患の網羅的

文献検索を行い、平成27年に前回以降の論文検

索、さらにCQ決定後にCQ毎の文献検索を施

行した。このような網羅的文献検索においても、

いくつかのCQでは、CQ を検討するだけの文

献が存在していないことが明らかとなった。 
 平成 28 年は、関連学会を経由してのパブリッ

クオピニオンを募集し、AGREE II評価を含め

た外部評価委員による評価をうけ、ガイドライ

ンの精緻化と最終版作成を行った。1カ月間の

パブリックオピニオン募集期間に関連 5学会か

ら寄せられた意見はなく、関連学会医師が本ガ

イドラインを妥当で受けいれられる内容である

と判断したものと考えられた。 

 今回のガイドラインは、平成 27年度に作成し

た詳細版と平成 28 年に作成した実用版を用意

し、より一般の方に理解されやすい実用版を出

版することで、普及・啓蒙に努めることとした。 
 

E．結論 
 今回の3年間の研究を通じて、今回検討した

稀少泌尿生殖器疾患（前向き症例登録や前向き

研究の必要性が明らかになった。研究目的であ

る3 疾患の「円滑な成人期医療移行」に必要な

医療体制構築のには、小児期に行われる泌尿生

殖器治療の精緻化とそれに対する長期フォロー

による成績評価が必要であるという課題を明ら

かにすることができた。 
 

F．健康危険情報 
なし 
 

G．学会発表 
1. 論文発表 

窪田 正幸 

23.総排泄腔遺残、24.総排泄腔外反症 

小児慢性特定疾病 診断の手引き 

（監修）日本小児科学会（編集）国立成育医療研究

センター小児慢性特定疾病情報室、診断と治療

社（東京）、905-907,2016 

 

総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症 

日外科系連会誌 40:1056-1058,2015 

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研

究事業）「先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群

（総排泄腔遺残症、総排泄腔外反症、MRKH 症候

群）におけるスムーズな成人期医療移行のための

ガイドライン作成」 （H26-難治等（難）- 一般

-082）  

 

平成26 年度 総括研究報告書 研究代表者 窪

田正幸、平成27 年5 月 

 

平成27 年度 総括研究報告書 研究代表者 窪

田正幸、平成28 年３月 

 

Kubota M 

The current profile of persistent cloaca and cloacal 

exstrophy in Japan: the result of a nationwide 

survey in 2014 and a review of the literature. 

Pediatr Surg Int 33; 505-512, 2017 (open access) 

 

先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群（総排泄腔

遺残症、総排泄腔外反症、MRKH 症候群）におけ

るスムーズな成人期医療移行のための分類・診

断・治療ガイドライン 

先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群（総排泄腔

遺残症、総排泄腔外反症、MRKH 症候群）におけ

るスムーズな成人期医療移行のための分類・診

断・治療ガイドライン作成研究班（編） 

株式会社メディカルビュー社、東京 

2017 年3 月20 日 第一版発行 

 

2. 学会発表 



窪田 正幸 

平成26 年度先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患

群（総排泄腔遺残、総排泄腔外反、MRH 症候群）

の全国調査報告 

 

第52 回日本小児外科学会総会、シンポジウム２ 

小児外科におけるナショナルスタディと診断治療

ガイドラインの構築 

2015.5.30 神戸 

 

Kubota M 

The current profile of persistent cloaca and cloacal 

exstrophy in Japan. The result of a nationwide 

survey in 2014. 

24th Congress of the Asian Association of Pediatric 

Surgeons, A06-K1 Anorectal, Keynote lecture 

2016.5.25 Fukuoka, Japan 

 

窪田 正幸 

総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症の円滑な成人

期医療移行に向けて：全国調査とガイドライン作

成 

第52 回日本周産期・新生児医学会、教育講演 

2016.7.17 富山 

 

Kubota M 

Treatment guidelines for persistent cloaca, cloacal 

exstrophy and Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser 

syndrome for the proper transitional care of the 

patients. 

50th Annual Meeting of Pacific Association of 

Pediatric Surgeons, Urology 

22017.5.30 (Accepted), Seattle 

 

Kubota M 

Current status of vaginoplasty in patients with 

Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser syndrome 

incidentally diagnosed in childhood due to other 

diseases. 

50th Annual Meeting of Pacific Association of 

Pediatric Surgeons, Urology 

22017.5.30 (Accepted), Seattle 

 

H. 知的財産の出願・登録状況 

1. 特許取得 

特許第6092789 号 

発明の名称 代用気管 

登録日 平成29 年2 月17 日 

2. 実用新案登録 

なし 

 

3. その他 

なし 
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【序】 

 

 総排泄腔遺残症（Persistent cloaca; 尿道・腟・直腸が体表に開口せず総排泄腔と

いう共通管に合流し、この共通管のみが会陰部に開口するため外尿道口、腟口、肛

門がない）、総排泄腔外反症（Cloacal exstrophy; 膀胱・回盲部腸管が体腔外に外反

し、鎖肛、臍帯ヘルニア、外陰・内性器の形成異常を伴う）、Mayer-Rokitansky-

Küster-Häuser（MRKH）症候群（腟の内側 2/3 と子宮に分化する Müller 管の先天

性発達異常症）は、先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群で、生涯にわたり治療の必

要な泌尿生殖器障害を有している。総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症は半数以上が

出生前診断をうけ、出生後より治療が開始される。出生前診断をうけていない症例

でも、総排泄腔遺残症は鎖肛を伴い膀胱・腟・直腸が１孔となって会陰部に開口す

るという特殊な体表奇形のため出生直後に診断され、総排泄腔外反症は臍帯ヘルニ

アに加えて膀胱や腸管が外反する重症体表奇形のため、外観により出生直後に診断

される。一方、MRKH 症候群は、腟と子宮に分化する Müller 管の先天性発達異常

で、腟の内側 2/3 と子宮を欠損するが、腟開口部から続く外側 1/3 の腟は Müller 管

由来でないために存在し、外観からは出生時に診断することは困難で、通常は原発

性無月経により思春期に発見される。MRKH 症候群は他の合併奇形を伴わない
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Type I 症例と直腸肛門奇形などの合併症を有する TypeⅡ症例に分類され、Type II

症例では合併症の精査で乳幼児期に偶発的に診断される場合がある。今回は、幼小

児から治療の必要な泌尿生殖器疾患を研究対象としているため、MRKH 症候群に関

しては合併症を有する TypeⅡ症例で、乳幼児期に発見された症例のみを対象とし

た。 

 総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症の排便機能に関しては、コンセンサスに基づい

た鎖肛治療がなされ、成人期に入っての新たな問題発生は少ないが、泌尿生殖器治

療に関しては、未だに経験的医療の域を出ていない。一方、MRKH 症候群において

も生殖器治療が乳幼児期になされる場合もあるが、3 疾患に共通して乳幼児期に作

成した腟の機能が評価できるのは成人期に入ってからで、幼少期に作成した腟が廃

用性に萎縮し思春期に腟形成術が必要となる場合や、内性器の形成不全や外科治療

後の不具合に基づく思春期の月経血流出路障害、さらに妊娠・出産など多くの問題

点が成人期に発生し、豊かな社会生活を営むうえで大きな障害となっている。 

 また、これら3疾患は世界的にみても全国調査の報告がなく、疾患の現状を理解す

る上で必要な基礎的情報が欠如していた。そこで本研究では、平成26年度に本邦に

おける3疾患の網羅的全国調査を施行し、総排泄腔遺残症466例、総排泄腔外反症

229例、MRKH症候群21例を調査できた。総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症の発生
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頻度は数万～数十万人に一人と推定されているが、MRKH症候群は約4500人の女性

に一人とされ、今回の調査からは乳幼児期に発見されるMRKH症候群症例が極めて

少ないことを示していた。今後は疾患概念の普及に伴い、幼少期に発見される症例

が増加していくものと考えられる。また、この調査結果では、総排泄腔遺残症と総

排泄腔外反症では約8割が尿路系合併疾患を有し、脊髄髄膜瘤は総排泄腔遺残症での

合併率が9.4％であったのに対し総排泄腔外反症の45.6%に合併が認められた。さら

に、総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症において月経が発来した症例の中で、月経異

常と月経血流出路障害を有する割合は、総排泄腔遺残症で35.4%と22.5%、総排泄腔

外反症で58.7%と48.9%であった。また、アンケート調査の時点で膀胱機能の評価が

不明瞭な症例も含まれていると考えられるが、集計では膀胱機能障害の割合は総排

泄腔遺残症で32.6%、総排泄腔外反症で61.0%、清潔間欠自己導尿を受けている割合

はそれぞれ22.5%と28.4%であった。一方、MRKH症候群では、膀胱機能障害例は

なく、第二次性徴は6例に認められていた。腟形成術は4例に施行され、性交不能が1

例、女性ホルモン補充検討中が1例であった。 

 これら 3 疾患において、泌尿生殖機能をできるだけ温存し性交・妊娠・出産が可

能な成人期治療へと円滑に移行させ、患児の健やかな成長と予後の改善を図ること

で患児の自立を促すことを目的として、今回の包括的ガイドラインを作成した。3
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疾患に共通して「円滑な成人期医療移行」という共通のタイトルで、総排泄腔遺残

症と総排泄腔外反症では、生殖器機能（月経血流出路、妊孕性、妊娠・出産）と腎

膀胱機能の改善を、MRKH 症候群では適切な診断、腟形成時期、精神的サポート、

妊娠・出産を目的として取り上げた。総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症で各 6 題の

CQ、MRKH 症候群では 5 題の CQ を作成したが、総排泄腔遺残症で 2 題、総排泄

腔外反症で 2 題、MRKH 症候群で 3 題において CQ に対する推奨文を作成するため

に必要な文献的エビデンスがなく、推奨文が記載できなかった。これらの CQ に関

しては、有識者のコメントを追記した。 

 今回のガイドライン策定において、最も重要な部分を占めたのが文献検索で、稀

少疾患のためにランダム化比較試験のようなエビデンスレベルの高い文献が少ない

ことが予想され、全ての関連文献をタイトルだけでなく内容を調べるために、平成

26年に日本医学図書館協会に依頼し3疾患に関する網羅的文献検索を行い、検索でき

た文献の論文を収集して、論文内容を評価した。さらに、平成27年度においてCQ策

定後は、CQごとの文献検索をあらたに図書館協会に依頼した。その結果、メタアナ

リシス、ランダム化・非ランダム化比較試験はなく、全てが症例集積または症例報

告であった。そのため、各文献の症例集積をまとめる形式でPICO表を独自に作製
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し、内容を吟味した。エビデンスを検証できる研究論文の充実が今後の最重要課題

と考えられた。 

 なお、疾患名は総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症の如く、両疾患に症をつけて記載

した。 

  

2017 年 5 月 

先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群（総排泄腔遺残、総排泄腔外反、

MRKH 症候群）におけるスムーズな成人期医療移行のための分類・

診断・治療ガイドライン作成研究班 

               研究代表者 窪田 正幸 
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【ガイドラインサマリー】 

 

総排泄腔遺残症 

 

CQ 1 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性腎機能障害

を軽減するか？ 

推奨文 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入により、慢性腎機能

障害を軽減するかどうかのエビデンスは不明であるが、腎機能障害が軽

減される可能性もあり、症例に応じた治療介入が提案される。 

 

CQ2 病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改善するか？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）改善するとはいえないが、否定するものではない。  

 

CQ 3 病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 
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（コメント）共通管長が 3cm 以下の症例では術後尿禁制が保たれ、

3cm 超の症例では保たれない傾向は示されたが、病型（共通管長）によ

る初回術式選択が、尿排泄障害を改善するかの明解なエビデンスは得ら

れなかった。  

 

CQ 4 月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？ 

推奨文 月経血流出路障害に対して、外科的治療と比較した内科的治療の有効性

は不明であったが、これら内科的治療の介入が、必要に応じて適切に施

行されるべきであると思われる。 

 

CQ 5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨文 妊娠・出産の報告はあるが、症例ごとに生殖器の状態は大きく異なるた

め、一概に可能とはいえず、また、妊娠・分娩に際しては厳重な管理が

必要である。 

 

CQ 6 清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 
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推奨文 清潔間欠自己導尿が慢性腎機能障害を予防するかどうかに関してのエビ

デンスは不明である。しかし、清潔間欠自己導尿は、尿流出路障害に対

して有効な手技であり積極的な導入を提案する。 

 

 

総排泄腔外反症 

 

CQ 1 性の決定は染色体に基づくべきか？ 

推奨文 性の決定は染色体に基づいて行われることを提案する。しかし、症例に

応じて総意のもとに検討する必要がある。 

 

CQ2 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）早期膀胱閉鎖が、膀胱機能（蓄尿機能および排尿機能）の

獲得に有効である明瞭なエビデンスは得られなかった。  

 

CQ 3 膀胱拡大術・導尿路作成術はＱＯＬの改善に有効か？ 
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推奨文 膀胱拡大術・導尿路作成術は、尿禁制においてＱＯＬの改善が可能であ

る。 

 

CQ 4 腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべきか？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）腟・子宮再建術の時期を比較した報告はないが、月経血流

出路を確保する目的で、適切な時期に症例に応じて腟・子宮再建術を施

行することが提案される。  

 

CQ 5 男性外性器形成術はＱＯＬを改善するか？ 

推奨文 男性外性器形成術により、外観的な形態の改善が可能だが、機能的回復

は困難である。 

 

CQ 6 女性は妊娠・出産が可能か？ 

推奨文 女性（46,XX）における妊娠・出産については、報告も極めて少なく、

非常に困難である。さらに、周産期に消化管や尿路の合併症が生じうる
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ので、より慎重な妊娠・分娩管理を要することも考慮すると、安易な妊

娠・出産は勧められない。 

 

Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser（MRKH）症候群 

 

CQ 1 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）思春期以降の女性の無月経症に対して、MRI 検査によっ

て診断が確定されなかった場合に腹腔鏡検査を施行することを提案す

る。しかし、思春期以前の小児に関しては、現時点では本 CQ に対する

推奨を提示することは難しい。 

 

CQ2 鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は有用か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は，選択

肢のひとつとして考慮されるべき治療法である。  
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CQ 3 痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 

推奨文 痕跡子宮を小児期には摘出しないことを提案する。 

 

CQ 4 思春期の精神的サポートは必要か？ 

推奨文 MRKH 症候群の精神的サポートは有用であり、介入は適切に行われる

べきである。 

 

CQ 5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）代理懐胎、子宮移植による妊娠・出産の可能性はあるが、

現時点において、本邦では両者とも施行できる状況ではない。  
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Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser（MRKH）症候群 
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【用語・略語一覧】 

 

用語名 解説 

総排泄腔遺残症

（persistent 

cloaca） 

cloaca（総排泄腔）は、sewer（下水道、下水管）を意味する

ラテン語から派生した言葉で、尿道、腟、直腸が総排泄腔と

いう一つの共通管を形成する疾患である。 

 総排泄腔は胎生 4 週に発生し、胎生 5 週より尿直腸中隔に

よって頭側から尾側に総排泄腔が前後に二分され、胎生 9 週

には膀胱・尿道と直腸・肛門が完全に分離する。この分化の

過程が障害され、出生後も総排泄腔が残ってしまった場合が

総排泄腔遺残症（Persistent cloaca）で、女児にのみ発生す

る。 

 正常では会陰・肛門部に尿道、腟、肛門が別個に開口する

が、本症では会陰部に細い孔が 1 孔のみ開口し、外陰も大陰

唇、小陰唇の区別がつかない低形成の状態である。遺残した

総排泄腔は、共通管とも呼ばれる。下図が総排泄腔遺残症の

矢状断シェーマである。 
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総排泄腔外反症

（cloacal 

exstrophy） 

膀胱腸裂（Vesicointestinal fissure）とも呼ばれ、脊髄奇形を

伴った場合、OEIS 複合（Omphalocele（臍帯ヘルニア）, 

Bladder exstrophy（膀胱外反）、Imperforate anus（鎖

肛）、Spinal defects（脊髄奇形））と呼ばれている。下腹壁

の形成不全のために総排泄腔が外反する。中心部に外反した

回盲部腸管があり、その両側に左右に分離した膀胱が外反し

て存在する。外反腸管の上部には回腸開口部があり、下部に

大腸（後腸）開口部が存在する。回腸開口部から１は回腸の

一部が翻転脱出し突出していることが多い。大腸は短く未発

達なことから胎児期の後腸と表現される。臍帯ヘルニア、鎖

肛を伴う重症奇形で、脊髄髄膜瘤の合併頻度も高い。男女と

もに発生するが、外性器の形成不全を伴うために、外観によ
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る性の判別は困難な場合が多い。陰茎はあっても低形成また

は痕跡的で二分されている。下図の如く出生時の特徴的身体

所見で診断は確定する。 

 

Mayer-Rokitansky-

Küster-Häuser

（MRKH）症候群 

本疾患は、染色体 46, XX の女性において、女性内性器へと

発達する Müller 管の発達異常で、腟の内側 2/3 から子宮が

欠損しているが、卵巣・卵管は形成される。Type I は、子宮

のみの欠損で、子宮の完全欠損が 45%、不完全欠損型が

25％である。腎欠損、馬蹄腎、椎体異常、多指症、直腸肛門

奇形などの合併症を有する場合を Type II とし、全体の 30%

を占める。腟入口部、直腸肛門奇形、内性器の精査の過程で

発見される場合が多い。外観的に腟口が存在し、第二次性徴
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としての体型変化は発生するため、思春期に無月経、月経困

難などで発見されることが多い。今回の検討では、合併奇形

で乳幼児期に発見される Type II 症例を対象とした。  

 

永久人工肛門 肛門からの排便が困難なため、人工肛門による排便を選択

し、人工肛門閉鎖の予定がない状態。 

共通管（長） 

common channel 

(length) 

総排泄腔遺残症において尿道、腟、直腸が合流した後の皮膚

に開くまでの部分を共通管と呼び、共通管長が 3cm 以下と

3cm を超えるもので short と long と区別する。short と long

とでは、通常術式が異なり、long のほうが short より治療の

難易度が高い。 

月経血流出路障害 月経血は腟より排泄されるが、子宮や腟の月経血流出経路に

閉塞や狭窄があり、月経血がスムーズに排泄されない状態。
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月経痛や月経異常、さらに腟留血症、子宮留血症などの原因

となる。 

原発性無月経 満 18 歳になっても初経が起こらないものをいう。腟が閉鎖

されている場合や、MRKH 症候群のように子宮を先天性に欠

損している場合や、染色体異常が原因となる。 

コホート研究 

cohort study 

分析疫学の手法の一つで、特定の要因に曝露した集団と曝露

していない集団を一定期間追跡し、研究対象となる疾病の発

生率を比較することで、要因と疾病発生の関連を調べる観察

研究。後ろ向きコホート研究とは、既に曝露が起こってしま

った後に、事後的に（後ろ向きに）追跡調査する研究。 

痕跡子宮 MRKH 症候群において、子宮は欠損しているが、一部が痕跡

的に遺残している場合があり、痕跡子宮と呼ぶ。 

自己導尿 尿排泄障害に対してカテーテルを自己（自分または養育者）

自身で膀胱内に挿入し、尿を体外に排泄させる処置。 

思春期 子供の時期から成熟の時期への移行期で、女性が 12 歳ぐら

い、男性が 14 歳ぐらいから始まり、終わりは 18 歳前後とさ
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れている。性的・身体的成熟期のため、異性に対する意識が

強まり、社会における自己への意識も強くなる。 

システマティック

レビュー

systematic review; 

SR 

条件に合致する文献を網羅的に調査すること（系統的文献ン

検索）。文献データベースに対して検索式を用いて漏れのな

い文献検索を行う。 

出生前診断 

antenatal diagnosis 

胎児期の超音波検査や MRI 検査などで、胎児の体表や体内

奇形が発見され、胎児期に異常が診断されること。 

出版バイアス 研究が選択的に出版されることで根底にある益と害の効果が

系統的に過小評価または過大評価されることをいう。 

人工肛門 

colostomy, 

ileostomy 

鎖肛などの肛門部の異常により肛門からの排便が困難な場合

に、大腸や小腸の一部を体外に導出し、その部分より排便を

行う方法。大腸を導出する場合を大腸ストーマ

（colostomy）、回腸の場合を回腸ストーマ（ileostomy）と

呼ぶ。 

腎瘢痕 腎臓に炎症が加わると腎組織の一部が障害をうけ、炎症が高

度な場合は尿を濾過できない瘢痕組織となる。腎瘢痕は、核
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医学検査を行うと正常腎組織に集まる核医学物質が集積しな

い欠損部として描出される。 

推奨文 重大なアウトカムに関するエビデンスの強さ、益と害、価値

観や好み、コストや資源の利用などの評価に基づき意志決定

を支援する文章。 

水腎症 

水腎水尿管症 

腎臓で産生された尿が、腎盂や尿管に存在する通過障害がに

より停滞し、腎盂が拡張した場合が水腎症、尿管まで拡張し

た場合が水腎水尿管症となる。膀胱尿管逆流により排尿時に

尿が逆流する場合にも発生する。高度になると腎実質が菲薄

化し腎機能障害をきたす。 

清潔間欠自己導尿 

clean intermittent 

self-

catheterization; 

CISC 

膀胱に溜まった尿を一定の時間ごとに尿道口からカテーテル

（管）を自己（自分または養育者）自身で膀胱内に挿入して

体の外に排出する方法。 
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生殖機能障害 このガイドラインでは、内性器や外性器の形成異常や発達障

害により、性交や妊娠・出産などの生殖機能が障害されてい

ること。 

精神的サポート 心理的障害に対して行う専門家によるカウンセリングや薬物

による治療。 

性の決定 総排泄腔外反症では外陰部の低形成のために男女の性別が外

観では判然としない場合がある。また、性腺や染色体検査で

男性と判定されている場合でも、陰茎などの低形成が著しい

場合は、男性ではなく女性が選択される場合があり、性の決

定は症例により異なる。 

脊髄髄膜瘤 脊髄の後方にある骨性部分が先天的に欠損し、硬膜、脊髄、

神経組織が脊椎管外に膨隆、脱出した状態。その脱出部分以

下の神経麻痺を伴うことが多い。 

多変量解析 複数の変数に関するデータをもとにして、これらの変数間の

相互関連を分析する統計的技法。 

男性外性器形成術 低形成または無形成に近い陰茎を、遺残陰茎または代用臓器

を用いて形成する手術。 
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腟形成、腟再建 本来の腟や皮膚の一部、または腸管などの代用臓器を用いて

外科的に腟を形成・再建すること。 

腟瘻 腟の開口障害があり、腟内に液体が貯留している場合に、腟

内容を体外に排泄するために作成される導出路。直接に腟を

体外に開く場合や、チューブを腟に挿入するチューブ腟瘻な

どがある。 

腟留血症、 

子宮留血症 

腟や子宮の内腔に血液が貯留した状態で、思春期に入り月経

血がうまく排出されない月経血流出路障害の場合に発生す

る。 

腟留水症、 

子宮留水症 

 

腟や子宮の内腔に液体が貯留した状態で、総排泄腔遺残症で

総排泄腔より排尿がうまくできない場合に、腟や子宮に尿が

貯留することで発生する。 

第二次性徴 思春期に入って性腺から分泌される性ホルモンが増加するこ

とにより、男女の乳房、陰毛、骨格筋などの性的・身体的発

達が顕著になること。 

尿禁制 尿がもれない状態。 

尿排泄障害 膀胱機能に障害があり、自排尿が障害されている状態。 
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尿路形成 総排泄腔遺残症や総排泄腔外反症において、形成障害のある

尿路にあたる部分を外科的に作成すること。 

妊孕性 生殖可能な状態または生殖能力を有した状態であること。 

バイアスリスク 系統的偏り（バイアス）が研究結果に入り込むリスクのこ

と。 

非一貫性 

inconsistency 

アウトカムに関連して抽出された全て（複数）の研究をみる

と、報告により治療効果の推定値が異なる（すなわち、効果

の方向性の違いや効果の推定結果に異質性またはバラツキが

存在する）ことがあり、根本的な治療効果に真の差異が存在

することを示す。 

非直接性 

(indirectness) 

研究試験参加者（研究対象集団）、介入、比較、アウトカム

指標が、現在考えている CQ や臨床状況・集団・条件と相違

すること。 

非ランダム化比較

試験 

治療群と比較対照群の割付がランダムに行われてない比較試

験。ランダム化比較試験と比較すると、対象群重症度などに

に偏りが発生する可能性が高いため、エビデンスレベルは低

くなる。 



 31

不正確さ 

(imprecision) 

サンプルサイズやイベント数が少なく、そのために効果推定

値信頼区間が幅広いこと。プロトコールに示された予定症例

数が達成されていることが必要。 

膀胱機能障害 膀胱は腎臓で産生された尿を貯留する蓄尿機能と、ある一定

量を貯留した後に尿意を感じ、自分の意思で膀胱内の尿を体

外に排尿させる排尿機能を有する。この蓄尿機能、尿意、排

尿機能が障害された状態。 

膀胱閉鎖 

早期と後期の膀胱

閉鎖 

総排泄腔外反症において、外反している膀胱を周囲より剥離

して膀胱を合わせて閉鎖し、骨盤内に戻す手術。早期膀胱閉

鎖とは、臍帯ヘルニアや外反腸管の出生直後の初回治療にお

いて膀胱も同時に閉鎖する場合で、後期膀胱閉鎖とは、初回

治療では外反膀胱のままにし、その後に膀胱を閉鎖する場

合。 

慢性腎機能障害 腎臓が体内の老廃物を排泄する機能に障害が生じ、体内に老

廃物が蓄積し、血液中のクレアチニンや尿素窒素が上昇した

状態を腎機能障害と呼び、これが慢性的に発生している状

態。慢性腎機能障害では、腎機能の回復は困難となる。 
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ランダム化比較試

験 

(randomized 

controlled trial; 

RCT) 

評価バイアス（偏り）を避け、客観的に治療効果を評価する

ことを目的とした研究試験方法。被験者を、治療を施行する

治療群と、無治療もしくは比較のための治療を施行する比較

対照群に分け、その治療結果を比較する。治療群と比較対照

群の割付はランダムに行われる。 

CKD; chronic 

kidney disease 

慢性腎臓病。糸球体濾過量で表される腎機能の低下が 3 カ月

以上あるか、もしくは腎臓の障害を示唆する所見が慢性的に

（3 カ月以上）持続するもの全てを指す。 

CQ; clinical 

question 

具体的な臨床上の疑問点を PICO の形式（患者（Patient）、

予測因子（Intervention）、対照（Comparison）、アウトカ

ム（Outcome））で整理したもの。 

de novo 初めから、新たに。 

PSARVUP; 

Posterior sagittal 

anorectovagino-

urethroplasty 

総排泄腔遺残症において、肛門、腟、尿道形成を同時に行う

手術術式の一つで、尾骨下端から肛門部までの皮膚を矢状線

で切開して、深部に剥離をすすめ、総排泄腔に合流する直腸

と腟を分離し、肛門部と会陰部に引き降ろす。共通管を尿道
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に利用し、尿道、腟、直腸を同時に形成する方法。腟を会陰

まで引き降ろせない場合、腸管による代用腟が用いられる。 

renal dysplasia 異形成腎。組織学的に異形成構造が存在する腎臓。 

SCOPE 診療ガイドラインの企画書といえる文書で、ガイドラインで

取り上げる疾患トピックの基本的特徴、カバーする内容、シ

ステマティックレビュー、推奨作成から最終化、公開に関す

る事項などを明確化する。 

TUM; Total 

urogenital 

mobilization 

総排泄腔遺残症において、会陰部より総排泄腔を剥離し、さ

らに尿道・腟の合流部まで充分に周囲より剥離した後、会陰

部に引き降ろし、それぞれの開口部を会陰開口部とする方

法。 

Type II症例 MRKH 症候群において、内性器以外の合併疾患を有するも

の。合併奇形を有しない場合が Type I で、Type II は約 3 割

を占める。 

Vaginal flap, 

Vaginal switch 

総排泄腔遺残症の腟形成において、腟をフラップ状に形成し

て腟に利用する方法が Vaginal flap で、二つに分かれた腟の
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一側を子宮から切離し、腟として引き降ろす方法が Vaginal 

switch である。 

VUR: 

Vesicoureteral 

reflux 

膀胱尿管逆流のことで、排尿時に膀胱から尿管、腎盂、腎実

質内へと尿が逆流する現象。高度になると、腎瘢痕、水腎

症、水腎水尿管症、腎機能低下をきたす。 

XY 社会的女性 このガイドラインでは、総排泄腔外反症において 46,XY の男

性で、精巣摘除術を行い女性として育てられた男性。 

 

 

略語名 正式名称 

CE cloacal exstrophy 

CISC clean intermittent self-catheterization 

CKD chronic kidney disease 

CPG clinical practice guideline 

CQ clinical question 

MA meta-analysis 
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MRKH 症候

群 

Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser 症候群 

PC persistent cloaca 

PICO patient, intervention, comparison, outcome (CQ の説明参照) 

PSARVUP posterior sagittal anorectovaginourethroplasty 

RCT randomized controlled trial 

SR systematic review 

VUR vesicoureteral reflux 
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（Ⅰ） 

作成組織・作成方針 
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【作成組織】 

１．ガイドライン作成主体 

研究班 

平成 26-28 年度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）「先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群（総排泄腔遺残、総排泄腔外

反、MRKH 症候群）におけるスムーズな成人期医療移行のための分類・診断・治療

ガイドライン作成」（H26-難治等（難）-一般-068）研究班 

 

関連協力学会・研究会名 

日本小児外科学会 

日本小児泌尿器科学会 

日本産科婦人科学会  

日本周産期・新生児医学会  

日本小児腎臓病学会  

日本直腸肛門奇形研究会 

 

２．ガイドライン統括委員会 
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代表 

窪田正幸  新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、日本周産期・新生児医学

会、ガイドライン作成の統括  

大須賀 穣  東京大学大学院医学系研究科/産婦人科［産婦人科］ 

 日本産科婦人科学会、ガイドライン作成の指示  

加藤聖子  九州大学大学院医学研究院・生殖病態生理学分野/産科婦人科 ［産婦

人科］ 

 日本産科婦人科学会、ガイドライン作成の指示  

石倉健司  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・器官病態系内科部/腎

臓・リウマチ・膠原病科 ［小児科］ 

 日本小児腎臓病学会、ガイドライン作成の指示  

金子一成  関西医科大学/小児科［小児科］ 

 日本小児腎臓病学会、ガイドライン作成の指示  

赤澤宏平  新潟大学医歯学総合病院/医療情報部 ［臨床統計］ 

 日本統計学会、ガイドライン作成の指示 
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３．ガイドライン作成グループ 

総排泄腔遺残症ガイドライン作成グループ 

代表 

米倉竹夫  近畿大学医学部奈良病院/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

田附裕子  大阪大学大学院医学系研究科・外科学講座/小児成育外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

家入里志  鹿児島大学学術研究院医歯学域医学系/小児外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

藤野明浩  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科

部/外科［小児外科］（旧 慶応義塾大学医学部/小児外科） 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

上野 滋  東海大学医学部・外科学系/小児外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

林 祐太郎  名古屋市立大学大学院医学研究科/腎・泌尿器科学分野［泌尿器科］  

 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

吉野 薫  あいち小児保健医療総合センター/泌尿器科 ［泌尿器科］ 
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 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成 

 

総排泄腔外反症ガイドライン作成グループ 

代表 

矢内俊裕  茨城県立こども病院/小児外科・小児泌尿器科［小児外科・泌尿器科］  

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

岩井 潤  千葉県こども病院/小児外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

山口孝則  福岡市立こども病院/泌尿器科［泌尿器科］  

 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

天江新太郎  陽光福祉会エコー療育園/診療部医科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

山崎雄一郎  地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/泌尿器科［泌尿器科］ 

 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成 

杉多良文  兵庫県立こども病院/泌尿器科 ［泌尿器科］ 

 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成 
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MRKH 症候群ガイドライン作成グループ 

代表 

河野美幸  金沢医科大学/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

金森 豊  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科

部/外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

尾藤祐子  神戸大学医学部附属病院/小児外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

新開真人  地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

大野康治  大分こども病院/外科  

 日本小児外科学会、ガイドライン作成［小児外科］ 

 

４．システマティックレビューチーム 
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代表 

木下義晶  九州大学病院総合周産期母子医療センター/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュ

ー・メタアナリシス 

 

総排泄腔遺残症 

青井重善  京都府立医科大学/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会 システマティックレビュー・メタアナリシス  

田原和典  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科

部/外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

荒井勇樹  新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュ

ー・メタアナリシス  

久松英治  あいち小児保健医療総合センター/泌尿器科 ［泌尿器科］ 

 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

松野大輔  千葉県こども病院/泌尿器科 ［泌尿器科］ 
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 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

 

総排泄腔外反症 

望月響子  地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

宮田潤子  九州大学大学院医学研究院/小児外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

長谷川雄一  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科

部/泌尿器科［泌尿器科］  

 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

金 宇鎮  地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/泌尿器科 ［泌尿器科］ 

 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

川上 肇  筑波大学臨床医学系/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 
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MRKH 症候群 

山内勝治  近畿大学医学部奈良病院/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

瓜田泰久  筑波大学臨床医学系/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

相野谷慶子  宮城県立こども病院/泌尿器科［泌尿器科］  

 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

秋野なな  東京大学大学院医学系研究科/産婦人科［産婦人科］  

 日本産科婦人科学会 システマティックレビュー・メタアナリシス  

江頭活子  九州大学大学院医学研究院・生殖病態生理学分野/産科婦人科 ［産婦

人科］ 

 日本産科婦人科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

 

山口直比呂 日本医学図書館協会［図書館員］ 

 システマティックレビュー・メタアナリシス 

小嶋智美 日本医学図書館協会、ヘルスサイエンス情報専門員［上級］［図書館

員］ 
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 システマティックレビュー・メタアナリシス 

 

５．外部評価委員 

 

蓋 若琰  国立研究開発法人国立成育医療研究センター政策科学研究部政策評価

研究室［公衆衛生学］ 

 医療経済学会、AGREE II に基づいた採点とコメント 

窪田昭男 和歌山県立医科大学第 2 外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドラインの評価 

西島栄治 愛仁会高槻病院小児外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドラインの評価 

 

６．ガイドライン作成事務局 

代表 

荒井勇樹  新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科 ［小児外科］ 

日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、パブリックコメント、ガ

イドラインの開示 
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７．研究協力者 

大山俊之  新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、事務局業務補助  

甲賀かをり  東京大学大学院医学系研究科/産婦人科［産婦人科］  

 日本産科婦人科学会、ガイドライン作成補助  

川野孝文  鹿児島大学学術研究院医歯学域医学系/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成の補助  

原田涼子  東京都立小児総合医療センター/腎臓内科 ［小児科］ 

 日本小児腎臓病学会、ガイドライン作成の補助  

金子徹治  東京都立小児総合医療センター/臨床試験科［臨床試験科］ 

 ガイドライン作製の補助 
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【作成経過】 

１．作成方針 

本診療ガイドライン作成にあたって重視した全体的な方針を以下に示す。 

 Minds による「診療ガイドライン作成手引き 2014」に準拠する。 

 人を対象とする医学系研究に関する倫理指針（平成 26 年 12 月 22 日）を遵守す

る。 

 利益相反（COI）に配慮した透明性の高いガイドラインを作成する。 

 臨床現場の需要に即し、患者の損益を考慮した CQ を掲げる。 

 現段階におけるエビデンスを公平な立場から評価するため、図書館協会に依頼し、

網羅的文献検索、CQ ごとの文献検索を施行した後、システマティックレビュー

チームによりエビデンス総体を評価し、ガイドライン作成チームによりコンセン

サス形成を行い、結論を導き出す（evidence based consensus guideline）。 

 

２．使用上の注意 

 本ガイドラインはあくまでも標準的な指針を提示した参考資料であり、実際の

診療において医師の裁量権を規制するものではない。 
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 本ガイドラインで示された治療方針は全ての患者に適したものではない。患者

の個々の病態や置かれている状況が異なるため、施設の状況（人員・経験・機

器など）および患者や患者家族の個別性を加味して最終的に治療法を決定すべ

きである。 

 推奨文は簡潔にまとめられているので、推奨に至る背景を理解するために解説

文を一読していただくことが望ましい。 

 作成委員会では本ガイドライン掲載の情報について、正確性を保つために万全

を期しているが、利用者が本ガイドラインの情報を利用することにより何らか

の不利益が生じたとしても、一切の責任を負うものではない。治療結果に対す

る責任は直接治療担当者に帰属するものであり、作成委員会は責任を負わな

い。 

 本ガイドラインを医事紛争や医療訴訟の資料として用いることは、本来の目的か

ら逸脱するものである。 

 

３．作成資金と利益相反 

作成資金 

平成 26-28 年度厚生労働科学研究費補助金 
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難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

「先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群（総排泄腔遺残、総排泄腔外反、MRKH 症候

群）におけるスムーズな成人期医療移行のための分類・診断・治療ガイドライン作成」

（H26-難治等（難）-一般-068） 

利益相反 

 本ガイドラインに関して開示すべき COI はない。 

 本ガイドラインの作成にかかる事務・運営費用は、上記作成資金より拠出された。 

 

４．組織篇成（下線部が代表） 

ガイドライン統括委員会 

新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科学分野、東京大学大学院医学系研究科/

産婦人科、九州大学大学院医学研究院生殖病態生理学分野/産科婦人科、国立研究開

発法人国立成育医療研究センター・器官病態系内科部/腎臓・リウマチ・膠原病科、

関西医科大学/小児科、新潟大学医歯学総合病院/医療情報部 

 

ガイドライン事務局 

新潟大学医歯学総合研究科/小児外科学分野 
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ガイドライン作成グループ 

新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科学分野、近畿大学医学部奈良病院/小児

外科、大阪大学大学院医学系研究科・外科学講座/小児成育外科、鹿児島大学学術研

究院医歯学域医学系/小児外科、東海大学医学部・外科学系/小児外科、名古屋市立

大学大学院医学研究科/腎・泌尿器科、あいち小児保健医療総合センター/泌尿器

科、茨城県立こども病院/小児外科・小児泌尿器科、千葉県こども病院/小児外科、

福岡市立こども病院・感染症センター/泌尿器科、陽光福祉会エコー療育園/診療部

医科、地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センター/泌尿

器科、兵庫県立こども病院/泌尿器科、金沢医科大学/小児外科、国立研究開発法人

国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科部/外科、神戸大学医学部付属病

院/小児外科、地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/外科、大分こども病院/外科 

 

システマティックレビューチーム 

九州大学病院総合周産期母子医療センター/小児外科学、新潟大学大学院医歯学総合

研究科/小児外科学分野、京都府立医科大学/小児外科、国立研究開発法人国立成育
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医療研究センター・臓器・運動器病態外科部/外科、あいち小児保健医療総合センタ

ー/泌尿器科、千葉県こども病院/泌尿器科、地方独立行政法人神奈川県立病院機

構・神奈川県立こども医療センター/外科、九州大学大学院医学研究院/小児外科、

国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科部/泌尿器科、

地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センター/泌尿器科、

近畿大学医学部奈良病院/小児外科、筑波大学臨床医学系/小児外科、宮城県立こど

も病院/泌尿器科、東京大学大学院医学系研究科/産婦人科、九州大学大学院医学研

究院・生殖病態生理学分野/産科婦人科 

 

５．作成工程 

準備 

平成 26 年度に、ガイドライン作成の基礎資料とするために総排泄腔遺残症、総排泄

腔外反症、MRKH 症候群の網羅的全国調査を施行した。 

平成 26 年 6 月 各疾患ごとの網羅的文献検索（日本医学図書館協会）。 

平成 26 年 6 月 14 日 キックオフミーティング。今後の活動方針を決定し、全国調

査の一次と二次の調査項目を各疾患ごとに検討した。 

平成 26 年 9 月 メール審議にて第一次調査、第二次調査項目を決定。 
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平成 26 年 10 月 一次アンケート送付。 

平成 26 年 11 月 一次アンケート終了と二次アンケート開始。 

平成 27 年 2 月 7 日 第 2 回班会議。 

平成 27 年 2 月末 二次アンケート終了。 

平成 27 年 5 月末 集計結果を解析し、総括研究報告書として出版。 

 

SCOPE 

3 つの疾患のガイドライン作成グループを決定し、各疾患ごとにガイドラインを作

成する方針を決定。 

［会議日程と概要］ 

平成 27 年 7 月 4 日 ガイドライン作成疾患統括者会議。各疾患のガイドライン作成

統括者が集合して、今後のスケジュールとガイドライン作成指針を決定し、各疾

患の SCOPE を作成した。 

平成 27 年 8 月 5 日 総排泄腔遺残症ガイドライン作成会議。総排泄腔外反症と

MRKH 症候群は CQ と PICO をメール審議。 

平成 27 年 8 月 29 日 第 1 回班会議。CQ、PICO 作成。各 CQ ごとの文献検索を図

書館協会に依頼。 
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システマティックレビュー 

平成 26 年 6 月 各疾患ごとの網羅的文献検索を日本医学図書館協会に依頼し、文献

を収集して、各論文の内容を吟味し、適切な文献を 1 年間かけて選択した。 

平成 27 年 7 月 4 日 ガイドライン作成疾患統括者会議。各疾患のガイドライン作成

統括者が集合して、今後のスケジュールとガイドライン作成指針を決定し、各疾

患のスコープを作成した。 

平成 27 年 8 月 5 日 総排泄腔遺残症ガイドライン作成会議 総排泄腔外反症と

MRKH 症候群は CQ と PICO をメール審議。 

平成 27 年 8 月 29 日 第 1 回班会議 CQ、PICO 作成。各 CQ ごとの文献検索を図

書館協会に依頼。 

平成 27 年 10 月 平成 26 年度の網羅的文献検索からの一次スクリーニング文献を選

択し、平成 27 年度に各 CQ ごとに検索された一次スクリーニング文献を追加し

て、両者の文献を統合した二次スクリーングを終了。さらに、その中から適切な

文献を三次スクリーングし、システマティックレビューチームに検討を依頼。今

回は、MA（メタアナリシス）、SR（システマティックレビュー）、RCT（ラン

ダム化比較試験）、非 RCT（非ランダム化比較試験）はなく、観察研究のみであ
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ったため、各論文の内容を PICO にまとめた調査票を作成し、症例の集積を行っ

た。 

平成 27 年 12 月 23 日 システマティックレビューチーム全体会議。 

平成 28 年 1 月 11 日 ガイドライングループ会議を開催し、推奨文の Delphi 投票と

エビデンスレベルを決定。 

 

推奨作成 

推奨草案および解説に対して、平成 28 年 1 月 11 日にガイドライングループ会議を

開催し、推奨文 Delphi 投票を施行した（総意形成）。一般に広く受け入れられる推

奨草案とするために、研究班事務局である新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外

科のホームページに推奨草案を掲載し、日本周産期・新生児医学会（平成 28 年 7 月

21 日）、日本小児泌尿器科学会（平成 28 年 7 月 26 日）、日本小児腎臓病学会（平

成 28 年 7 月 31 日）、日本産科婦人科学会（平成 28 年 8 月 2 日）、日本小児外科

学会（平成 28 年 8 月 5 日）にパブリックコメントを募集した。（平成 28 年 7 月 1

日～平成 28 年 8 月 31 日） 

 

最終化 
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日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、日本産科婦人科学会、日本小児腎臓病

学会、日本周産期・新生児医学会からのパブリックコメントを依頼したが、とくに

寄せられたパブリックコメントはなかった。 

AGREE II に基づいた採点とコメント（蓋 若琰 先生 平成 28 年 8 月 5 日）、外部

評価委員（窪田昭男先生 平成 28 年 8 月 17 日、西島栄治先生 平成 28 年 8 月 23

日）による外部評価を受けた。 

平成 28 年 11 月 6 日 平成 28 年度第２回班会議を開催し、内容を検討の上、最終

化した。 

 

公開 

ガイドライン作成事務局である新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科のホーム

ページならびに日本小児外科学会のホームページで公開する。また、Minds に最終

版を提出し、承諾が得られたならば Minds のホームページに公開予定。 
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【疾患トピックの基本的特徴】 

総排泄腔遺残症 

１．臨床的特徴 

 総排泄腔遺残症は、女児の直腸肛門奇形の特殊型で、尿道、腟、直腸が総排泄腔

という共通管に合流し、共通管のみが会陰部に開口する稀少難治性泌尿生殖器疾患

である。人体の発生において、総排泄腔は胎生 6～9 週に直腸と尿路に分離する組織

であるが、この分離過程が障害され、そのまま総排泄腔が遺残した病態である。 

 

２．疫学的特徴 

 総排泄腔遺残症の頻度は、出生 5 万に 1 人とされ、過去 20 年間（1976 年-1995

年）の日本直腸肛門奇形研究会登録症例 1992 例の解析では、全体の 4.7%（93 例）

であった。本症は variation が多く、2010 年の全国集計では、124 症例の 88.5%に子

宮奇形、49.4%に重複腟、84.5%に腟狭窄が認められ、そのパターンも多彩である。

総排泄腔長が 3cm 超の重症型は全体の約 4 割で、合併奇形の発生頻度も高い。泌尿

器系では、腎欠損、水腎症、水尿管症、膀胱尿管逆流などを合併する。 

 2014 年の全国集計では、本症は 6～10 万の出生に 1 人の割合で発生しており、年

間発生数は平均 14.8 人であった。最近の出生前診断率は 57.6%で、主に骨盤内囊
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胞、水腎症、羊水過少などの体腔内異常を発見されていた。分娩形式は経腟分娩が

45.5%、帝王切開が 31.3%であった。合併疾患の割合は、染色体異常が 0.6%、心奇

形が 18.2%、中枢神経異常が 6.2%、脊髄髄膜瘤が 9.4%、脊椎奇形が 24.9%、尿路

奇形が 77.0%、その他 25.5%であった。 

 

３．診療の全体的な流れ 

 本症の約 6 割 は 、骨盤内囊胞や水 腎症など で 出生前に 異 常 が診 断さ れ、出生時に

鎖肛に加えて会陰部に 1 孔しか開口していないという特徴的な外陰部所見で確定診

断される。直腸は総排泄腔に開口し排便ができないために、出生時に横行結腸や S

状結腸に人工肛門が造設される。尿道も総排泄腔に開口するが、総排泄腔を通じで

排尿できる場合とできない場合があり、排尿障害が存在する場合は、出生前に腟留

水症、子宮留水症、水腎症をきたし、出生後は膀胱瘻・腟瘻などの外科的介入が必

要となる。これらの外科的処置が慢性腎機能障害を軽減すると考えられている

（CQ1）。腟に関しては、放置すると思春期に月経血流出路障害による腟・子宮留

血症が発生するため、病型によって肛門形成と同時期に一期的腟形成を行う場合

や、先に肛門形成を行い思春期前に腟形成や腸管を用いた代用腟形成を行う場合が

多い。 
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 手術は、総排泄腔長（共通管長）が 3cm 以下の場合、幼児期に一期的腟・肛門形

成を行う。後方矢状切開による肛門・腟形成の他に、腟の形成には skin flap を用い

た腟形成、TUM（Total urogenital mobilization）などがある。総排泄腔長（共通管

長）が 3cm を超える場合は、腟をそのまま会陰まで引き下ろすことができず、

vaginal flap や vaginal switch などの腟形成術や、回腸や結腸を用いた代用腟作成を

行う。これらの病型（共通管長）による術式の選択が、月経血流出路障害（CQ2）

や尿排泄障害（CQ3）を改善するかは、重要な課題である。思春期の月経血流出路

障害に対しては内科的治療が行われる（CQ4）。また、術後の腟口狭窄に対しては

腟ブジーなども施行される。 

 2014 年の全国集計では、95.5%に人工肛門が造設され、主に横行結腸（67.0%）

と S 状結腸（21.7%）に設置され、膀胱瘻などの膀胱に関する手術が 25.1%に施行

されていた。単独に肛門が形成されたのは 32.7%で、腟形成に関しては肛門形成と

同時期が 80.8%で異時性が 12%であった。永久人工肛門が設置されていたのは

7.3%であった。月経が発来した症例のうち月経異常の割合は 35.4%、月経血流出路

障害の割合は 22.5%であった。3.6%が結婚し、4 組に挙児が報告されているに過ぎ

ない。本症において妊娠・出産が可能かどうかも大きな課題である（CQ5）。膀胱
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機能障害の割合は 32.6%で、腎機能障害予防のために、清潔間欠自己導尿は 22.5%

に施行されていた（CQ6）。 

 

総排泄腔外反症 

１．臨床的特徴    

 総排泄腔外反症は、稀少難治性の先天性下腹壁形成異常で、臍帯ヘルニアの下方

に外反した回盲部が存在し、その両側に二分した膀胱が外反して存在する。鎖肛を

合併し大腸は短く、胎生早期の後腸類似のため後腸と表現される。内・外性器形成

異常、恥骨離開を有し、多くは腎奇形、仙骨奇形、下肢奇形、染色体異常、脊髄髄

膜瘤なども合併する。出生後から何回もの外科治療と長期入院が必要であるが、適

切な治療方針には不明な部分が多い。女性の場合、内性器は左右に分離し子宮・腟

形成が必要で、男性では、陰茎形成不全のため女性として育てられている例もあ

る。成長しても、外陰形成、腟形成、膀胱拡大術、腎不全による腎移植の必要な例

も多く、生涯にわたるケアが必要である。 

 

２．疫学的特徴 
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 発生頻度は、出生 15～20 万人に１人とされ、性別では、若干女性に多い。過去

20 年間（1976～1995 年）の日本直腸肛門奇形研究会登録症例 1992 例の解析では、

0.7%（14 例）であった。2014 年の全国集計では、過去 25 年間の発生頻度はほぼ一

定であり、15～17 万人の出生に 1 人の発生で、年間の発生頻度は 7.1 人であった。

性別では女性に若干多く発生していた。男性のうち 23.1%が女性に性決定がなさ

れ、染色体は男性でありながら社会的女性として養育されていた。最近の出生前診

断率は 72.7%で、主に臍帯ヘルニア、脊髄髄膜瘤、外陰形成異常、腹壁破裂疑など

の体表形成異常で発見されていた。分娩形式は経腟分娩が 39.7%、帝王切開が

32.3%であった。合併疾患の割合は、染色体異常が 2.3%、心奇形が 8.3%、中枢神

経異常が 10.0%、脊髄髄膜瘤が 45.6%、脊椎奇形が 42.4%、尿路奇形が 82.0%、そ

の他 37.1%であった。 

 

３．診療の全体的な流れ 

 臍帯ヘルニアを合併し、その下方に外反した膀胱と回盲部が存在する特徴的な体

表奇形のために出生直後に診断される。鎖肛を合併し、外陰は形成不全のため肉眼

的に男女の区別が困難である。男性の場合は性腺を鼠径部に触知することが多い。

男性であっても外性器の形成不全から、女性として養育されることがあり、男性の
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性決定は出生時の重要な問題である（CQ1）。染色体が男性で外陰形成不全のため

に XY 社会的女性として養育された場合、精巣からの男性ホルモンで脳に男性とし

て刷り込みがなされている。一方、精神的な葛藤の原因となる。一方、男性として

育てられた 2/3 は、男性としての性決定に満足しているとされている。 

 恥骨離開を伴っているため、下肢がやや外反した位置に存在する。外反している

膀胱は閉鎖手術が必要であるが、膀胱の閉鎖時期は一定ではない（CQ2）。排便機

能に関しては、人工肛門管理となるが大腸は短く、約半数の症例では脊髄髄膜瘤に

よる仙骨神経機能不全を合併しているため、肛門形成したとしても肛門機能が不良

で永久人工肛門が選択される。肛門形成がなされた場合でも、排便は浣腸管理とな

る。恥骨離開のため、歩行障害も出現する。腎奇形や膀胱尿管逆流による腎不全も

長期的合併症として重要である。 

 新生児期は、外反回盲部閉鎖、人工肛門造設、外反膀胱閉鎖、恥骨閉鎖を行い、

後に外陰形成、肛門形成、膀胱形成、膀胱拡大術・導尿路作成などの手術を施行す

る。膀胱拡大術・導尿路作成が患者 QOLをどのように改善するかは、検討すべき

課題である（CQ3）。女性において、内性器は二分され、適切な月経血流出路を確

保するために腟・子宮再建が必要であるが、第二次性徴の始まった段階で施行すべ

きかどうか、至適手術時期は明らかにされていない（CQ4）。外陰部に痕跡でも陰
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茎を有し男性として養育される場合は外性器形成を行うが、現在の医療では機能的

な男性外性器を作成することは不可能なため、男性外性器形成術がどの程度 QOL

改善に有用かは不明である（CQ5）。外陰形成が困難と考えられる場合は、女性と

しての外陰形成を行うことがある。性の決定は、将来の生殖器形成の必要性などを

考慮して両親を含めたチーム医療によるカウンセリングが前提となる。また、成人

期に達した女性の妊娠と出産も今後の大きな課題である（CQ6）。 

 2014 年の全国集計では、91.3%に人工肛門が造設され、主に後腸（45.4%）と小

腸（22.3%）に設置され、膀胱閉鎖などの膀胱に関する手術が 80.8%に施行されて

いた。単独に肛門が形成されたのは 7.9%で、腟形成が施行されたのは 10.5%であっ

た。永久人工肛門の割合は 73.8%であった。アンケート調査の時点で膀胱機能の評

価が不明瞭な症例も含まれていたが、集計では膀胱機能障害ありと報告されたのは

61.0%で、清潔間欠自己導尿の割合は 28.4%であった。月経が初来した症例のうち

月経異常の割合は 58.7%、月経血流出路障害の割合は 48.9%であった。2.2%が結婚

していたが挙児例はなかった。 

 

MRKH 症候群 

１．臨床的特徴 
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 染色体 46,XX の女性において、女性内性器へと発達する Müller 管の発達異常で、

腟の内側 2/3 から子宮が欠損するが、卵巣・卵管は形成される。完全に欠損する場

合が 45%、不完全欠損型が 25%で、この両者を合わせて Type I と呼び、残りの

30%は、腎欠損、馬蹄腎、椎体異常、多指症、直腸肛門奇形などを合併し、Type II

と呼ばれている。Type I では、外観的に腟口が存在し、第二次性徴としての体型変

化は発生するため、原発性無月経、月経困難などで発見される。Type II では、合併

奇形の精査の過程で発見される場合が多い。 

 

２．疫学的特徴 

 発生頻度は、女性 4500 人に 1 人とされている。思春期から妊娠・出産に関連する

年齢を 11 歳から 50 歳の 40 年間とした場合、この年齢層の女性人口は 2014 年の統

計では約 3 千万人で、発生頻度を女性 4500 人に 1 人とすると、この年齢層の患者総

数は約 7 千人未満とすることができる。腟形成が必要であるが、至適手術法や時期

に関しては、未だに不明である。 

 2014 年の全国集計では、直腸肛門奇形などの合併症で乳幼児期に発見された症例

は 21 例であった。 
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３．診療の全体的な流れ 

 他の合併奇形を有しないタイプでは、思春期の原発性無月経で発見され、画像検

査で内性器の欠損または痕跡化した内性器があれば確定診断される。他の合併奇形

を有する Type II では、直腸肛門奇形を有する場合に、全身検索において馬蹄腎、腎

奇形、椎体奇形があれば、本症を疑う。女児の低位・中間位鎖肛では、本症の合併

に留意する必要がある。合併症治療時に内性器の評価を行い、内性器の状態に適し

た腟形成術をプラニングし、成人期のトランジション医療へと繋げることが重要で

ある。小児期に発見された症例においては、確定診断のためには、MRI の他に腹腔

鏡検査が必要かどうか（CQ1）、適切な腟形成術の時期（CQ2）、痕跡子宮が存在

する場合の小児期における対応（CQ３）などが問題となる。 

 合併奇形を有しない Type I では、思春期に入って腟形成が必要となる。Frank 法

は、浅い腟をブジーすることで腟を深く形成していく非観血的方法で、侵襲は少な

いが時間がかかる欠点がある。Wharton 法は腟の間隙を外陰から作成し、プロテー

ゼを長期間挿入し扁平上皮化を待つ方法で、分泌物が多く失敗率も高い。McIndoe

法は、外陰より腟の間隙を作成し腟壁を遊離皮弁で形成する方法で、簡便であるが

皮弁採取の瘢痕ができる。Ruge 法は結腸を用いた腟再建で、手術操作が複雑であ

る。William 法は、大陰唇を用いて腟を再建する方法で、McIndoe 手術の不成功例
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の追加手術に利用されている。Davydov 法は、腹腔より腹膜を会陰部にまで伸ばし

腟に形成する。Baldwin 法は、腸管の一部を腟として利用する。その他、再生医療

により作成された代用腟を用いる方法など多くの手術法が提案されているが、理想

的な術式は決定されていない。性に目覚める多感な思春期において、女性として腟

がなく、手術が必要であるが理想的な腟形成術が未開発であるという認識は大きな

精神的ストレスを生ずるものと考えられる（CQ4）。また、卵巣・卵管のみが存在

する状況で、妊娠・出産が現在の医療状況を鑑みて可能かどうかも大きな問題であ

る（CQ5）。 

 2014 年の全国集計では、21 例のうち直腸肛門奇形の合併は 13 例で、低位 8 例、

中間位 5 例であった。腟形成に関しては 4 例に施行され、Fran 法、Posterior thigh 

flap 法、Raffensperger 法（Abdominal perineal vaginal pull-through）、Ruge 法が用

いられていた。 
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【診療ガイドラインがカバーする内容に関する事項】 

総排泄腔遺残症 

１．タイトル 

 総排泄腔遺残症患者の円滑な成人期医療移行 

 

２．目的 

 以下のアウトカムを改善することを目的とする。 

・腟留水症・子宮留水症・水腎症 

・病型に基づく治療 

・月経血流出路障害 

・尿排泄障害／慢性腎機能障害 

・妊娠・出産 

・移行期医療、精神的サポート体制 

 

３．トピック 

 稀少疾患である総排泄腔遺残症に対して行われる治療は、病型や施設において異

なり、排便機能に関しては一定のコンセンサスに基づく治療がなされ、成人期に移
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行するまでには質が向上する症例が多いが、月経血流出路障害や尿排泄障害に対し

て満足のゆく結果がえられていない。思春期にいたるまでの移行期医療を改善して

ゆくためには多くの課題が存在し、以下のようなトピックにまとめることができ

る。 

・腟留水症・子宮留水症・水腎症の治療と腎機能の温存 

・病型に基づく適正な治療／腟狭窄と月経血流出路障害 

・病型に基づく適正な治療／腎機能障害と尿排泄障害 

・月経血流出路障害の内科的治療 

・妊娠・出産 

・清潔間欠自己導尿と慢性腎機能障害 

・移行期医療、精神的サポート体制の構築 

 

４．想定される利用者・利用施設 

【適応が想定される利用者】 

・小児外科医 

・小児泌尿器科医 

・産婦人科医 
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・小児腎臓内科医 

・小児精神科医 

・小児泌尿生殖器ケアに関係するコメディカルスタッフ  

・患者、患者家族  

【利用施設】 

・大学病院、小児病院、地域保健機関 

 

５．既存のガイドラインとの関係 

 既存のガイドラインはない 

 

６．重要臨床課題 

 重要臨床課題 1. 「腟留水症・子宮留水症・水腎症」 

 重要臨床課題 2. 「病型分類に基づく治療」 

 重要臨床課題 3. 「月経血流出路障害」 

 重要臨床課題 4. 「妊娠・出産」 

 重要臨床課題 5. 「尿排泄障害」 
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７．ガイドラインがカバーする範囲・しない範囲 

【カバーする範囲】 新生児期から思春期・成人期にかけての患者  

【カバーしない範囲】 臨床データが不足しているため壮年期以降の患者はカバーで

きない。 

 

８．クリニカルクエスチョン 

CQ1. 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性腎機能障害を

軽減するか？  

CQ2. 病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改善するか？  

CQ3. 病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか？  

CQ4. 月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？  

CQ5. 妊娠・出産は可能か？  

CQ6. 清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 

 

総排泄腔外反症 

１．タイトル 

 総排泄腔外反症患者の円滑な成人期医療移行 
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２．目的 

 以下のアウトカムを改善することを目的とする。 

・性の決定 

・排尿障害 

・腎機能障害 

・消化管機能、排便障害 

・月経血流出路障害 

・性交障害 

・脊椎管形成障害に基づく神経機能障害 

・妊娠・出産 

・移行期医療、精神的サポート体制 

 

３．トピック 

 最も重篤な泌尿生殖器障害を有する総排泄腔外反症例は、男女両性に発生し、生

下時より腹壁形成、人工肛門作成、泌尿生殖器などの外科的治療の他に、外陰形成

不全のため性の決定に関する問題など多くの課題が存在し、以下のようなトピック

にまとめることができる。 



 72

・出生前診断（含疑診）例への対応 

・性の決定 

・膀胱機能障害（蓄尿障害、排尿障害）の治療、尿禁制の獲得 

・腎機能障害の改善 

・消化管機能の確保、排便障害の治療 

・月経血流出路障害の治療 

・性交障害への対応 

・脊椎管障害（二分脊椎、精髄髄膜瘤、脊髄脂肪腫、終糸係留）の対策 

・妊娠・出産 

・移行期医療、精神的サポート体制の構築 

 

４．想定される利用者・利用施設 

【適応が想定される利用者】 

・小児外科医 

・小児泌尿器科医 

・産婦人科医 

・小児腎臓内科医 
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・小児精神科医 

・小児泌尿生殖器ケアに関係するコメディカルスタッフ 

・患者、患者家族  

【利用施設】 

・大学病院、小児病院、地域保健機関 

 

５．既存のガイドラインとの関係 

 既存のガイドラインはない 

 

６．重要臨床課題 

 重要臨床課題 1. 「性の決定」 

 重要臨床課題 2. 「膀胱機能障害」 

 重要臨床課題 3. 「腎機能保持と尿禁制獲得」 

 重要臨床課題 4. 「月経血流出路障害」 

 重要臨床課題 5. 「男性外性器の再建」 

 重要臨床課題 6. 「妊娠・出産」 
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７．ガイドラインがカバーする範囲・しない範囲 

【カバーする範囲】 新生児期から思春期・成人期にかけての患者  

【カバーしない範囲】 臨床データが不足しているため壮年期以降の患者はカバーで

きない。 

 

８．クリニカルクエスチョン 

CQ1. 性の決定は染色体に基づくべきか？  

CQ2. 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？  

CQ3. 膀胱拡大術・導尿路作成術は QOLの改善に有効か？ 

CQ4. 腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべきか？ 

CQ5. 男性外性器形成術は QOLを改善するか？ 

CQ6. 女性は妊娠・出産が可能か？ 

 

MRKH 症候群 

１．タイトル 

 MRKH 症候群患者の円滑な成人期医療移行 
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２．目的 

 TypeⅡ症例の、以下のアウトカムを改善することを目的とする。 

・小児期の確定診断 

・小児期の腟形成術 

・術後腟狭窄 

・小児期に発見された痕跡子宮 

・妊娠・出産 

・移行期医療、精神的サポート体制 

 

３．トピック 

 合併症を有する Type Ⅱ症例は、思春期に無月経で発見される TypeⅠと異なり小

児期に診断されることがあり、TypeⅠと異なる多くの課題が存在し、以下のような

トピックにまとめることができる。 

・小児期の確定診断に必要な検査 

・小児期の腟形成術の有用性 

・術後の腟狭窄予防 

・小児期に発見された痕跡子宮への対応 

・妊娠・出産 
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・移行期医療、精神的サポート体制の構築 

 

４．想定される利用者・利用施設 

【適応が想定される利用者】 

 ・小児外科医 

 ・小児泌尿器科医 

 ・産婦人科医 

 ・小児腎臓内科医 

 ・小児精神科医 

 ・小児泌尿生殖器ケアに関係するコメディカルスタッフ  

 ・患者、患者家族  

【利用施設】 

 ・大学病院、小児病院、地域保健機関 

 

５．既存のガイドラインとの関係 

 既存のガイドラインはない 
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６．重要臨床課題 

 重要臨床課題 1. 「確定診断」 

 重要臨床課題 2. 「無月経」 

 重要臨床課題 3. 「腟形成術式」 

 重要臨床課題 4. 「腟形成手術時期」 

 重要臨床課題 5. 「痕跡子宮」 

 重要臨床課題 6. 「精神的障害」 

 重要臨床課題 7. 「妊娠・出産」 

７．ガイドラインがカバーする範囲・しない範囲 

【カバーする範囲】 新生児期から思春期・成人期にかけての患者  

【カバーしない範囲】 臨床データが不足しているため壮年期以降の患者はカバーで

きない。 

 

８．クリニカルクエスチョン 

CQ1. 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？  

CQ2. 鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は有用か？  

CQ3. 痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 



 78

CQ4. 思春期の精神的サポートは必要か？   

CQ5. 妊娠・出産は可能か？ 
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【システマティックレビューに関する事項（3 疾患共通）】 

１．実施スケジュール 

平成 26 年 6 月 各疾患ごとの網羅的文献検索（日本医学図書館協会）。 

平成 27 年 7 月 4 日 ガイドライン作成疾患統括者会議。各疾患のガイドライン作成

統括者が集合し、今後のスケジュールとガイドライン作成指針を決定し、各疾患

の SCOPE を作成した。 

平成 27 年 8 月 5 日 総排泄腔遺残症ガイドライン作成会議。総排泄腔外反症と

MRKH 症候群は CQ と PICO をメール審議。 

平成 27 年 8 月 29 日 第 1 回班会議。CQ、PICO 作成。各 CQ ごとの文献検索を図

書館協会に依頼。 

平成 27 年 10 月 文献一次、二次、三次スクリーニング。 

平成 27 年 12 月 23 日 システマティックレビューチーム全体会議。 

平成 28 年 1 月 11 日 ガイドライングループ会議を開催し、推奨文の Delphi 投票と

エビデンスレベルを決定。 

 

２．エビデンスの検索 

【エビデンスタイプ】 
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既存の診療ガイドライン、SR/MA 論文、個別研究論文を、この順番の優先順位で検

索する。優先順位の高いエビデンスタイプで十分なエビデンスが見いだされた場合

は、そこで検索を終了してエビデンスの評価と統合に進む。個別研究論文として

は、RCT、非 RCT、観察研究を検索の対象とする。 

【データベース】 

個別研究論文については、Medline、Embase、Cinahl を、SR/MA 論文について

は、Medline、The Cochrane Library を、既存の診療ガイドラインについては、

Guideline International Network の International Guideline Library、米国 AHRQ の

National Guideline Clearinghouse を対象とする。 

【検索の基本方針】 

介入の検索に際しては、PICO フォーマットを用いる。P と I の組み合わせが基本

で、ときに C も特定する。O については特定しない。 

【検索対象期間】 

すべてのデータベースについて、2015 年 6 月 13 日までとする。 

 

３．文献の選択基準、除外基準 



 81

採用条件を満たす CPG、SR 論文が存在する場合は、それを第一優先とする。採用

条件を満たす CPG、SR 論文がない場合は、個別研究論文を対象として de novo で

システマティックレビューを実施する。de novo システマティックレビューでは、採

用条件を満たす RCT を優先して実施する。採用条件を満たす RCT がない場合には

観察研究を対象とする。採用条件を満たす観察研究がない場合は、システマティッ

クレビューは実施しない。 

 

４．エビデンスの評価と統合の方法 

エビデンス総体の強さの評価は、「Minds 作成の手引き 2014」の方法に基つ ゙

く。エビデンス総体の統合は、質的な統合を基本とし、適切な場合は量的な統合も

実施する。 
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【推奨作成から最終化、公開までに関する事項（3 疾患共

通）】 

１．推奨作成の基本方針 

推奨の決定は、作成グループの審議に基づく。意見の一致をみない場合には、投票

を行って決定する。推奨の決定には、エビデンスの評価と統合で求められた「エビ

デンスの強さ」、「益と害のバランス」の他、「患者の価値観の多様性」、「経済

学的な視点」も考慮して、推奨とその強さを決定する。 

 

２．最終化 

パブリックコメントを募集して結果を最終版に反映させる。その他、外部評価委

員、日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、日本産科婦人科学会、日本周産

期・新生児医学会、日本小児腎臓病学会、Minds による外部評価を受けた後に改訂

を行い、最終化する。 

 

３．外部評価の具体的方法 

外部評価委員が個別にコメントを提出する。ガイドライン作成グループは、各コメ

ントに対して診療ガイドラインを変更する必要性を討議して、対応を決定する。 パ
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ブリックコメントに対しても同様に、ガイドライン作成グループは、各コメントに

対して診療ガイドラインを変更する必要性を討議して、対応を決定する。 

 

４．公開の予定 

外部評価、パブリックコメントへの対応が終了したら、ガイドライン統括委員会が

公開の最終決定をする。公開の方法は、ガイドライン作成グループとガイドライン

統括委員会が協議の上で決定する。現在は、ガイドライン作成事務局である新潟大

学大学院医歯学総合研究科小児外科のホームページならびに研究協力施設のホーム

ページで公開する。また、外部評価の後に、日本小児外科学会、日本小児泌尿器科

学会、日本産科婦人科学会、日本周産期・新生児医学会、日本小児腎臓病学会、

Minds のホームページにも公開予定である。また、書籍としての出版も検討する。 

 

 

 

 

（Ⅲ） 

推奨 
  



 84

Ⅲ推奨 

総排泄腔遺残症 CQ1 

推奨提示 

CQ 1 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性

腎機能障害を軽減するか？ 

推奨文 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入により、

慢性腎機能障害を軽減するかどうかのエビデンスは不明であ

るが、腎機能障害が軽減される可能性もあり、症例に応じた

治療介入が提案される。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔遺残症においてしばしば腟留水症・子宮留水症・水腎症を認め、慢性

腎機能障害に進行する症例もある。これらに対する外科的介入が慢性腎機能障害

を軽減するかどうかは不明である。これを評価するために腎機能障害の改善にお

ける外科的治療介入の有用性を検討した。 

【文献検索とスクリーニング】 
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 最初に総排泄腔遺残症に対するPubMedと医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

809篇、邦文235篇が検索された。欧文809篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次スク

リーニングで147篇を選んだ。さらに、本CQに対して、PubMedと医中誌からの検索

により、欧文35篇と邦文19篇の文献が検索された。これらの文献の2次スクリーニ

ングで欧文32篇を選び、3次スクリーニングで欧文5篇が本CQに対する対象文献と

なった。 

【観察研究の評価】 

 症例集積の4編は、「腟留水症・子宮留水症・水腎症」を併発した症例に絞った

ものではなく、稀少疾患である総排泄腔遺残症に対する治療経験を多数まとめた

ものであり、それぞれの症例に対する外科的介入を行ったどうかは記載されてい

なかった。アウトカムとして腎機能を評価していたものは2編のみで、1編はRenal 

dysplasia、ＶＵＲ、腎瘢痕が将来的なCKDの予測因子となる可能性を、もう1編は

初診時からの経過観察期間における腎機能推移をみたもので、外科的介入により

将来的なCKDのリスクをみているものではない。CQ1について適切に検討された論

文はなくエビデンスは弱い。 

【推奨作成】 

 単独の水子宮が腎機能に影響するか否かは判定できないが、一般的に水腎・膀

胱拡張といった尿路閉塞やＶＵＲに起因する尿路感染が慢性腎機能障害を引き起

こし、これに対する治療が慢性腎機能障害を改善させる、あるいは進行を緩徐に

することは明らかである。エビデンスレベルの高い論文はないものの症例集積の

内容からは、初診時のCKD stageが1-3の症例は、腟留水症・子宮留水症・水腎

症・拡張膀胱・ＶＵＲも含めて適切な管理とフォローアップがなされればstage悪

化の可能性は低いといえる。Renal dysplasiaを含めて初診時のCKD stage 4-5の

症例を生後の治療で機能改善させることは困難であるが、尿路閉塞に対する治療

が進行性腎機能障害を軽減させるあるいは進行を緩徐にさせる可能性はある。症

例に応じた治療介入は、益と害のバランスにおいて、患者レベルでも医療経済レ

ベルでも益が大きいと考えられ、症例に応じた治療介入を提案することとした。 

【まとめ】 

 CQ1に対して適切な回答を得ることはできなかった。2編の症例集積の内容から

は、「初診時のCKD stageが1から3の症例は適切にフォローアップされればstage

の悪化の可能性は低い」ものの、「Renal dysplasia、ＶＵＲ、腎瘢痕がある症例

は、将来的にCKDを呈する可能性があるため、注意深くフォローアップすべき」と

言える。 

 

CQ1 一般向けサマリー 
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 総排泄腔遣残症の患者さんにおいて、腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する

外科的介入は、慢性腎機能障害を軽減するというエビデンスはありませんでし

た。しかし、腎機能障害が軽減される可能性はあり、症例に応じた治療を行うこ

とが必要と思われます。 
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CQ1 定性的システマティックレビュー 

CQ 1 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性腎機

能障害を軽減するか？ 

P 総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・

尿道・直腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

I 膀胱瘻・腟瘻などの外科的手術あり 

C 膀胱瘻・腟瘻などの外科的介入なし 

臨床的文脈 総排泄腔遺残症においてしばしば腟留水症・子宮留水症・水腎症

を認め、慢性腎機能障害に進行する症例もある。これらに対する

外科的介入が慢性腎機能障害を軽減するかどうかは不明である。

これを評価するために腎機能障害の改善における外科的治療介入

の有用性を検討した。3次スクリーニングにより残った 5編を検

討したが、4編は症例集積で、1編がコホート研究であった。PICO

に合致する論文はなかった。 

 

O1 慢性腎機能障害の軽減 

非直接性のま

とめ 

症例集積の4編は、「腟留水症・子宮留水症・水腎症」を併発した

症例に絞ったものではなく、稀少疾患である総排泄腔遺残症に対

する治療経験を多数まとめたものであり、それぞれの症例に対す

る外科的介入を行ったかどうかは記載されていなかった。アウト

カムとして腎機能を評価していたものは2編のみで、1編はRenal 

dysplasia、ＶＵＲ、腎瘢痕が将来的なCKDの予測因子となる可能

性を、もう1編は初診時からの経過観察期間における腎機能推移を

みたもので、外科的介入により将来的なCKDのリスクをみているも

のではない。CQ1について適切に検討された論文はなかった。 

バイアスリス

クのまとめ 

コホート研究は、TUM と PSARVUP の泌尿生殖器治療の比較で、術

式の Selection bias がかかりにくい short common channel の症

例で比較すると両群で有意差はなく、バイアスリスクの評価は困

難であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

観察研究 4編では腟留水症の記載は 2編、子宮留水症の記載は 1

編であった。治療で膀胱瘻の記載があるのが 1編のみで、文献に

統一がなく非一貫性の評価は困難であった 

コメント 総合判断としてエビデンスの強さは観察研究では low、コホート

研究で low である。 
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CQ1 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

809 篇、邦文 235 篇が検索された。欧文 809 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次ス

クリーニングで 147 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの

検索により、欧文 35 篇と邦文 19 篇の文献が検索された。これらの文献の 2次ス

クリーニングで欧文 32 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対する

対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

5 編のうち、4編は症例集積で、1編のみ control 群がある後ろ向きコホート研

究であった。症例集積の 4編は、「腟留水症・子宮留水症・水腎症」を併発した

症例に絞ったものではなく、稀少疾患である総排泄腔遺残症に対する治療経験を

多数まとめたものであった 1,2,4,5）。その症例集積のうち、1編を除いて水子宮腟症

や水腎症に関する記載はなく 1,4,5）、水腎症の有無に関して記載があった 1編にお

いても 2）、それぞれの症例に対する膀胱瘻や腟瘻という外科的介入を行ったどう

かは記載されていなかった。 

 

【症例集積の評価】 

 症例集積の 4編において、アウトカムとして腎機能を評価していたものは 2

編のみで、1編は「Renal dysplasia、ＶＵＲ、腎瘢痕が将来的な CKD の予測因子

となる可能性」を述べたものであり 2）、もう 1編も初診時からの経過観察期間に

おける腎機能推移をみて、「初診時の CKD stage1-3 の症例は 5年間という観察期

間では stage の悪化はなかった」というものであった 4）。つまり、「外科的介

入」により将来的な CKD のリスクの増減をみているものではなく（Case series で

あるため当然ではあるが...）、CQ1 に答えることはできなかった。 

Control 群がある後ろ向きコホート研究の 1編において、Control 群は PSARVUP

が施行された総排泄遺腔遺残症例であり、TUM が施行された総排泄腔遺残症例との

比較であった。評価しているアウトカムは、腎機能ではなく、urological & 

gynecological function でデザインされた研究であるため、「腟留水症・子宮留

水症・水腎症に対する外科的介入は慢性腎機能障害を軽減するか？」という観点

からすれば、厳密には Control 群は存在しないと考えられる 3）。 
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【まとめ】 

今回レビューを行った 5編からは、「総排泄腔遺残症の腟留水症・子宮留水

症・水腎症に対する外科的介入は慢性腎機能障害を軽減するか？」という CQ1 に

対して答えられるものは存在しなかった。 

2 編の症例集積の内容からは、「Renal dysplasia、ＶＵＲ、腎瘢痕がある症例

は、将来的に CKD を呈する可能性があるため、注意深くフォローアップすべき」

と言える。 

 

【採用文献】 

1. Warne, S. A., et al. (2002). Long-term urological outcome of patients presenting 

with persistent cloaca. J Urol 168(4 Pt 2): 1859-1862; discussion 1862. 

2. Warne, S. A., et al. (2002). Renal outcome in patients with cloaca. J Urol 

167(6): 2548-2551; discussion 2551. 

3. Versteegh, H. P., et al. (2014). Urogenital function after cloacal reconstruction, 

two techniques evaluated. J Pediatr Urol 10(6): 1160-1164. 

4. DeFoor, W. R., et al. (2015). Chronic Kidney Disease Stage Progression in 

Patients Undergoing Repair of Persistent Cloaca. J Urol 194(1): 190-194. 

5. Bischoff, A., et al. (2010). Hydrocolpos in cloacal malformations. J Pediatr Surg 

45(6): 1241-1245. 
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総排泄腔遺残症 CQ2 

推奨提示 

CQ 2 病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改

善するか？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）改善するとはいえないが、否定するものではな

い。 

エビデンスの強さ D：とても弱い 

推奨の強さ  なし 

 

推奨作成の経過 

 月経血流出路障害は総排泄腔遺残症の思春期以降の大きな問題の一つである。

先天性に閉塞をきたしている場合でなくとも、総排泄腔の長さや根治術式の選

択、その後の合併症有無など様々な因子が関与して生じうる病態と考えられる。

しかしながらこれらの要因を除くことにより月経血流出路障害の予防は可能なの

かどうかは明らかでない。ここでは病型（共通管長）に対する術式の選択により

月経血流出路障害のリスクを下げられるかどうかを検討した。 

 

【文献検索とスクリーニング】  検索式より邦文2篇、欧文6篇が挙げられ一次ス

クリーニングが行われた。本CQのPICOに完全に対応する文献は認めなかったが、

エビデンスレベルは乏しいが有用と思われた欧文5篇と追加1編についての症例集

積における結果、考察を統合した。 

 

【観察研究の評価】  スクリーニングを経た文献には、 Randomized controlled 

studyなどエビデンスレベルの高いものはなく、Systematic reviewが１編、残り4
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編が症例集積あるいは症例報告であった。「病型（共通管長）による術式選択

は、月経血流出路障害を改善するか」というCQを考察するにあたり、共通管長の

違いによる月経血流出路障害の頻度と術式選択の観点から分析を行った。病型に

よる狭窄症状の発生頻度の報告と病型による術式選択についての報告が別々に見

いだされたが、同時に本CQを満足させる結果は得られなかった。共通管の短い例

では流出路障害の発生頻度が低いが、詳細な術式選択との関連は不明である。共

通管の長い病型では、開腹による腟再建（症例に応じて、vaginal flap、 

vaginal switch、腸管による再建）が選択されてあり、症例に応じた複雑な術式

が選択されている可能性が高く、一定の合併症の記載が困難である可能性が高

い。つまり晩期合併症が増加する可能性はあるが、詳細な再建術式別の結果は現

在では不明である。また参考意見として術式以外にも内性器の形成状態が月経血

流出障害の発症に影響がある可能性が高い報告があることを記載する。本CQに対

して詳細な回答が得られない理由としては、症例毎の診断と術式のvariationが多

いこと、根治術後に長期間（思春期に達するまで）の観察期間を要し、その間の

根治術式や施行時期の変遷、また成人施設へのフォローの移行による情報の散逸

が考えられる。 

 

【推奨作成】Systematic Reviewの結果、推奨文案として「改善するとはいえない

が、否定するものではない。（病型毎に術式を選択することで，月経血流出路障

害を改善するか？とはすなわち病型毎に流出障害を改善する最適術式があるか、

ということに相当する。）これに対する明確なエビデンスはなく、一般的な病型

に応じた術式選択に加えて、個々の症例に応じた修正の余地があると考えられ

る。」が挙げられ、ガイドライン作成会議にて討議された。病型のvariationが多

く、分類にもばらつきを認め、必ずしも共通管長の違いだけで術式を一律に選択

できないことや、病型と術式の各組み合わせの症例数はエビデンスを得るために

不十分であるということが確認され、最終的に推奨文を作成出来ないという判断

に至った。 

 

【まとめ】  総排泄腔遺残症において、「将来月経血流出路障害を生じるリスク

を下げる、病型(共通管長による)ごとに最適な術式」を明確に示すエビデンスは

なかった。病型のvariationが多く、分類にもばらつきを認め、必ずしも共通管長

の違いだけで術式を一律に選択できないことがエビデンスを得られないひとつの

理由と考えられた。また、病型と術式の各組み合わせの症例数はエビデンスを得
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るために不十分であるとも考えられた。また月経血流出路障害を生じるリスクを

下げるためには個々の症例に応じた術式の工夫の余地があると考えられた。 

 

【参考文献】 

1. Warne, S. A., et al. Long-term gynecological outcome of patients with persistent 

cloaca. J Urol 2003 170(4 Pt 2) 1493-1496  

2. Levitt, M. A., et al. Gynecologic concerns in the treatment of teenagers with 

cloaca. J Pediatr Surg 1998 33(2) 188-193.  

3. Taghizadeh, A. K. and D. T. Wilcox A posterior sagittal approach for revision 

vaginoplasty. BJU international 2005 Int 96(7) 1115-1117  

4. Couchman A., Creighton SM, D.Wood Adolescent and adult outcomes in 

women following childhood vaginal reconstruction for cloacal anomaly. J Urol 

2015 193(5 Suppl) 1819-1823  

5. Versteegh H.P., van Rooij I.A., Levitt M.A., Sloots C.E., Wijnen R.M., de 

Blaauw. Long-term follow-up of functional outcome in patients with a cloacal 

malformation: a systematic review. J Pediatr Surg 2013 48(11) 2343-2450 

 

CQ2 一般向けサマリー 

 総排泄腔遺残症の患者さんにおいて、「将来月経血流出路障害を生じるリスク

を下げる、病型(共通管長による)ごとに最適な術式」を示すエビデンスはありま

せんでした。これは病型には患者さんごとに細かい点で様々な相違があり、必ず

しも共通管長の違いだけで術式を一律に選択できないことがひとつの理由です。

また、病型と術式の各組み合わせの患者さんの数は少なく、一定の傾向を証明す

るために十分ではないこともあります。月経血流出路障害を生じるリスクを下げ

るためには個々の患者さんの状態に応じた術式の工夫の余地があると考えられま

す。 
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CQ2 定性的システマティックレビュー 

CQ 2 病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改善す

るか？ 

P 総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・

尿道・直腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

I 各術式(皮弁による腟形成・Total urogenital mobilization・腸管間置

など)において、病型（共通管長による）の違い（共通管長 3㎝以下ある

いは short vs 共通管長 3㎝以上あるいは long）ごとに、Outcome を評

価する。 

C 各術式(皮弁による腟形成・Total urogenital mobilization・腸管間置

など)において、病型（共通管長による）の違い（共通管長 3㎝以下ある

いは short vs 共通管長 3㎝以上あるいは long）ごとに、Outcome を評

価する。 

臨床的文脈  出生後の総排泄腔遺残症の病型（共通管長）により、総排泄腔遺

残症の重症度や術式が異なる。成人期に移行した総排泄腔遺残症

症例において、病型（共通管長）による術式の違いが月経血流出

路障害や長期的な生殖機能に影響を与えている可能性があるが、

評価は一律ではない。 

 最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献

検索を行い、欧文 809 篇、邦文 235 篇が検索された。欧文 809 篇

は文献を取り寄せ内容を調べ一次スクリーニングで 147 篇を選ん

だ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの検索によ

り、欧文 41 篇と邦文 19 篇の文献が検索された。これらの文献の

2 次スクリーニングで欧文 47 篇を選び、3 次スクリーニングで欧

文 6 篇が本 CQ に対する対象文献となった。対象論文の内訳は SR 

1 篇、後ろ向きコホート研究 1 篇、症例集積研究 4 編であった。
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このうち SR 1 篇および症例集積研究 2 篇に関しては、総排泄腔遺

残症に関しての病型（共通管長）の記載や術後の排尿機能に関し

ての記載が十分でなかったため、後ろ向きコホート研究 1 篇、症

例集積研究 2 篇を採用する文献とした。 

 

O1 月経血流出路障害の軽減 

非直接性のま

とめ 
文献スクリーニングを行い、今回採用した文献の全てで病型（共

通管長）によって根治術の術式を選択・変更しているものは見ら

れなかった。また、根治術の術式と術後の排尿機能を結びつけて

評価している文献も見られなかった。 

バイアスリス

クのまとめ 

SR は本 CQ に対する記載がなく、症例蓄積のみのため、バイアス

の評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

SR は本 CQ に対する記載がなく、症例蓄積のみのため、非一貫性

の評価は不可能であった。 

コメント CQ2 の検討に適切な文献はなかった。 

 

CQ2 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

809 篇、邦文 235 篇が検索された。欧文 809 篇は文献を取り寄せ内容を調べ 1次ス

クリーニングで 147 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの

検索により、欧文 6篇と邦文 2篇の文献が検索された。これらの文献の 2次スク

リーニングで欧文 5篇を選び、この欧文 5篇が本 CQ に対する対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 
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5 篇には、RCT などエビデンスレベルの高いものはなく、システマティックレビ

ューが１編、残り 4編が症例集積あるいは症例報告であった。5篇の欧文文献のう

ち システマティックレビューの１編は、本 CQ の回答に関連する記載がなく、関

連文献を追加調査した。 

本 CQ に対する推奨文の検討においては欧文 5篇の症例集積における結果と考察

を統合し、エビデンスには乏しいが、推奨文を作成するのに有用と思われるもの

をレビューデータとして記載することとする。 

 

【症例集積の評価】 

文献スクリーニングを行い、病型による月経血流出路障害の発生頻度、病型

（共通管長）による術式選択の有無に着目した。 

１．共通管長による障害発生の頻度 

Warne1)らの一施設における 32 年間 41 症例（10 歳以降以上）の症例集積の調査で

は、共通管長 3cm 以上例と共通管長さ３ｃｍ以下例で分類し、術後の腟狭窄発症

頻度の違いを報告している。3㎝以上では 17 例中 7例（41%）、3㎝以下の例では

24 例中 2例（8％）と共通管が長い例では術後腟狭窄が多い報告された。しかし

この調査では選択術式についての詳細は不明である。 

２．病型と術式選択 

Pena2）による 339 例の Review によると、本症の共通管着目した病型別の頻度は共

通管長３ｃｍ以下が 62％ ３ｃｍ以上が 38％としており、共通管長の短い例では

開腹操作は不要としている。腟に関する合併症では 17 例で術後腟狭窄が生じたと

記載されているが、月経血流出路障害という観点（晩期合併症）の報告ではなく

また、再建術式別の詳細な記載がない。共通管の長さは予後判定因子であるが、

術式選択はあくまで腟再建が可能かどうかで症例毎に選択されているため、CQ の

回答には該当しない。 

３．その他の少数例シリーズの報告状況（参考） 

Levitt、Pena3)らの 14 例の調査では外科的治療を要した月経血流出路障害例の

原因について内性器形成との関連を調査している。共通管長・術式選択について

の明確な記載はなかったが 9例のうち 6例で内性器形成に非対称性がみられ、一

方、月経血流出路障害のない例の全例で対称的な内性器形成（腟中隔と二つの半

子宮例を含む）であったことも記載している。 

Taghizade4)による腟再形成症例 3例の報告において 2例のみで初回手術時期と

選択術式名の記載があるが共通管長への言及はなかった。 

Couchman5)の報告は、初回術式選択についての記載がある。思春期に達した本症
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の 19 例の報告であるが、5例で PSARVUP、8 例で腟形成 3 例は不明と記載がある

が共通管長による術式選択基準の詳細は不明であった。また 9例での腟再形成さ

らに 2例での再再形成を報告しているが再手術の理由を経血流出障害と記載して

いない。この再手術を要した症例での、初回手術術式の判明例は PSARVUP が 3

例、Vaginoplasty（詳細不明）が 5例、Vaginal reconstruction（詳細不明）が

2例と報告しており、やはり初回手術の術式選択の状況の正確な把握は困難であ

った。 

 

【まとめ】 

「病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改善するか」とい

う CQ を考察するにあたり、共通管長の違いによる月経血流出路障害の頻度と術式

選択の観点から分析を行った。病型による狭窄症状の発生頻度の報告と病型によ

る術式選択についての報告が別々に見いだされたが、同時に本 CQ を満足させる結

果は得られなかった。 

共通管の短い例では流出路障害の発生頻度が低いが、詳細な術式選択との関連

は不明である。共通管の長い病型では、開腹による腟再建（症例に応じて、

vaginal flap、vaginal switch、腸管による再建）が選択されてあり、症例に応

じた複雑な術式が選択されている可能性が高く、詳細な再建術式別の結果は現在

では不明である。 

また参考意見として術式以外にも内性器の形成状態が月経血流出障害の発症に

影響がある可能性が高い報告があることを記載する。 

 

【採用文献】 

1. Warne, S. A., et al. (2003). Long-term gynecological outcome of patients with 

persistent cloaca. J Urol 170(4 Pt 2): 1493-1496. 

2. Pena, A., et al. (2004). Surgical management of cloacal malformations: a 

review of 339 patients. J Pediatr Surg 39(3): 470-479. 

3. Levitt, M. A., et al. (1998). Gynecologic concerns in the treatment of teenagers 

with cloaca. J Pediatr Surg 33(2): 188-193. 

4. Taghizadeh, A. K. , et al (2005). A posterior sagittal approach for revision 

vaginoplasty. BJU Int 96(7): 1115-1117. 

5. Couchman, A., et al (2015). Adolescent and adult outcomes in women following 

childhood vaginal reconstruction for cloacal anomaly. J Urol 193(5 Suppl): 

1819-22. 
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6. Versteegh H.P., et al (2013). Long-term follow-up of functional outcome in 

patients with a cloacal malformation: a systematic review. J Pediatr Surg  

48(11): 2343-2350.  Cochrane 文献 
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総排泄腔遺残症 CQ3 

推奨提示 

CQ3 病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善する

か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）共通管長が 3cm 以下の症例では術後尿禁制が保

たれ、3cm 超の症例では保たれない傾向は示されたが、病型

（共通管長）による初回術式選択が、尿排泄障害を改善する

かの明解なエビデンスは得られなかった。 

エビデンスの強さ  D：とても弱い 

推奨の強さ  なし 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔遺残症においては尿排泄障害の合併症を認め、尿路感染率も高い。尿

道は総排泄腔に開口するが、総排泄腔を通じで排尿できる場合とできない場合が

あり、初回術式選択が将来の尿排泄障害の克服に寄与するかどうかを解析した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

CQ３のPICOにおいて、2次スクリーニングで6報告が該当した。システマティック

レビュー1篇、後ろ向きコホート研究1篇、症例集積研究4編であった。このうちシ

ステマティックレビュー1篇および症例集積研究2篇に関しては、総排泄腔遺残症

に関しての病型（共通管長）の記載や術後の排尿機能に関しての記載が十分でな

かったため、後ろ向きコホート研究1篇、症例集積研究2篇を採用する文献とし
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た。従って、本CQに対する推奨文の検討においてはこれら3論文がSR対象論文とな

った。 

 

【観察研究の評価】 

文献スクリーニングを行い、今回採用した文献の全てで病型（共通管長）によっ

て根治術の術式を選択・変更しているものは見られなかった。また、根治術の術

式と術後の排尿機能を結びつけて評価している文献も見られなかった。このた

め、本CQに対して直接の答えを得ることはできなかったが、術前の病型（共通管

長）が術後の排尿機能に影響を与えるかという視点で3篇の論文を統合・評価し

た。 

これら3文献の報告を統合すると、 

① 共通管長3cm以下の症例：48例 

 尿禁制が獲得できた症例：34例（71%） 

 自然排尿のみで尿禁制が獲得できた症例：26例（54%） 

 CISC併用で尿禁制が獲得できた症例：8例（17%） 

② 共通管長3cm超の症例：34例 

 尿禁制が獲得できた症例：14例（41%） 

 自然排尿のみで尿禁制が獲得できた症例：6例（18%） 

 CISC併用で尿禁制が獲得できた症例：8例（23%） 

となり、自然排尿のみでの尿禁制獲得においても、CISCを併用しての尿禁制獲得

においても、共通管長3cm以下であることが有利な条件であることが示唆された。 

 

【推奨作成】 

共通管長が3cm以下の症例では術後尿禁制が保たれ、3cm超の症例では保たれない

傾向は示されたが、病型（共通管長）による初回術式選択が、尿排泄障害を改善

するかの明解なエビデンスは得られなかった。従ってCQ３に対する明確な推奨文

を作成できなかった。 

 

【まとめ】 

「病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか」というCQを考

察するにあたって採用する論文を読み解いた結果、現時点で病型（共通管長）に

よって術式選択を行っている文献報告自体がなく、本CQに明確に回答することは

できなかった。 



 100

しかし、病型（共通管長）によって術後の尿排泄障害、特に尿禁制が獲得できる

かどうかに関しては、共通管長が3cm以下であることがgood prognostic factorで

ある可能性が示唆された。 

また、尿禁制獲得が自然排尿のみで得られるか、CISCを併用する必要があるかど

うかに関しても、共通管長によって同様の傾向があることが示唆された。 

 

【参考文献】 

1 Warne, S. A., et al. Long-term urological outcome of patients presenting with 

persistent cloaca. J Urol 2002 168(4 Pt 2) 1859-1862 

2 Matsui F, et al. Bladder function after total urogenital mobilization for persistent 

cloaca. J Urol 2009 182(5) 2455-9 

3 Versteegh, H. P., et al. Urogenital function after cloacal reconstruction, two 

techniques evaluated. J Pediatr Urol 2014 10(6) 1160-1164 

 

CQ3 一般向けサマリー 

 総排泄腔遺残症の患者さんにおいて、病型（共通管長）による初回手術方法の

選択が、尿排泄障害を改善するかのエビデンスはありませんでしたが、長期的な

尿禁制の保持および尿排泄機能の改善の得られるような術式・手技の開発・評価

が望まれます。 

 

  



 101

CQ3 定性的システマティックレビュー 

CQ 3 病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか？ 

P 総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・

尿道・直腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

I 各術式(皮弁による腟形成・Total urogenital mobilization・腸管間置

など)において、病型（共通管長による）の違い（共通管長 3㎝以下ある

いは short vs 共通管長 3㎝以上あるいは long）ごとに、Outcome を評

価する。 

C 各術式(皮弁による腟形成・Total urogenital mobilization・腸管間置

など)において、病型（共通管長による）の違い（共通管長 3㎝以下ある

いは short vs 共通管長 3㎝以上あるいは long）ごとに、Outcome を評

価する。 

臨床的文脈 出生後の総排泄腔遺残症の病型（共通管長）により、総排泄腔遺

残症の重症度や術式が異なる。成人期に移行した総排泄腔遺残症

症例において、病型（共通管長）による術式の違いが尿排泄障害

や膀胱機能障害や長期的な慢性腎機能障害に影響を与えている可

能性があるが、評価は一律ではない。 

 

O1 尿排泄障害の軽減 

非直接性のま

とめ 

対象とした論文は後ろ向きコホート研究1篇、症例集積研究2篇で

あったが、病型によって根治術式を選択・変更しているものはな

く、非直接性は高い。 

バイアスリス

クのまとめ 

本 CQ に対する記載がなく、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

本 CQ に対する記載がなく、非一貫性の評価は不可能であった。 

コメント 病型による初回術式選択を行っている文献がなく、本 CQ に明確に

回答することができない。 

 

CQ3 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

 最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

809 篇、邦文 235 篇が検索された。欧文 809 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次ス

クリーニングで 147 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの
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検索により、欧文 41 篇と邦文 19 篇の文献が検索された。これらの文献の 2次ス

クリーニングで欧文 47 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 6篇が本 CQ に対する

対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

 対象論文の内訳はシステマティックレビュー1篇、後ろ向きコホート研究 1篇、

症例集積研究 4編であった。このうちシステマティックレビュー1篇および症例集

積研究 2篇に関しては、総排泄腔遺残症に関しての病型（共通管長）の記載や術

後の排尿機能に関しての記載が十分でなかったため、後ろ向きコホート研究 1篇
1)、症例集積研究 2篇 2,3)を採用する文献とした。 

従って、本 CQ に対する推奨文の検討においてはこれら 3篇の論文における結果、

考察を統合し、エビデンスには乏しいが、推奨文を作成するのに有用と思われる

ものをレビューデータとして記載することとする。 

 

【文献の評価】 

 文献スクリーニングを行い、今回採用した文献の全てで病型（共通管長）によ

って根治術の術式を選択・変更しているものは見られなかった。また、根治術の

術式と術後の排尿機能を結びつけて評価している文献も見られなかった。このた

め、本 CQ に対して直接の答えを得ることはできなかったが、術前の病型（共通管

長）が術後の排尿機能に影響を与えるかという視点で 3篇の論文を統合・評価し

た。 

 Persistent cloaca に対する病型（共通管長）の評価方法としては、3篇の中の

2篇では共通管長 3cm 以下と 3cm 超での区分としており、1篇では対象全症例の具

体的な共通管長の記載が見られた。また術後排尿機能の評価は、まず尿禁制の有

無で区分され、さらに禁制がある場合には自然排尿のみで禁制が獲得できている

か CISC を施行する必要があるかで区分されていた。 

 Warne ら 2)による症例集積研究では、Persistent cloaca 術後症例 50 例の検討

で、40 例が尿禁制を獲得できており、共通管長が 3cm 以下の群 26 例では 8例

（31%）で自然排尿のみでの尿禁制が見られる一方で、共通管長 3cm 超の群 24 例

では自然排尿のみで尿禁制が得られているのはわずか 3例（12%）であり、病型

（共通管長）によって術後の尿禁制獲得に差がある可能性を示唆している。 

 また、Versteegh1)らによる後ろ向きコホート研究では、TUM および PSARVUP に

よって reconstructive surgery を受けた 42 例の検討で、29 例（69%）で自然排尿

による尿禁制が得られていると報告している。共通管長の評価ができている 25 例
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の検討では、共通管長 3cm 以下の 19 例中 16 例（84%）で自然排尿での尿禁制獲得

が達成できており、共通管長 3cm 超の 6例中 2例（33%）と大きく差があることを

示している。 

 Matsui ら 3)は症例集積報告で TUM を施行した 11 例の評価を行い、排尿機能評価

が可能な 7例に関して、共通管長 3cm 以下の 3例全例で尿禁制が獲得され、3cm 超

では 4例中 3例（86%）が尿禁制を獲得したと報告している。これらのうち、自然

排泄のみで禁制が保たれている者の割合は、共通管長 3cm 以下では 3例中 2例

（66%）、共通管長 3cm 超では 3例中 1例（33%）であった。 

 これら 3文献の報告を、手術術式（Persistent cloaca の reconstruction およ

び追加の尿路手術）によらず統合すると、 

① 共通管長 3cm 以下の症例：48 例 

尿禁制が獲得できた症例：34 例（71%） 

① うち、自然排尿のみで尿禁制が獲得できた症例：26 例（54%） 

② うち、CISC 併用で尿禁制が獲得できた症例：8例（17%） 

② 共通管長 3cm 超の症例：34 例 

尿禁制が獲得できた症例：14 例（41%） 

① うち、自然排尿のみで尿禁制が獲得できた症例：6例（18%） 

② うち、CISC 併用で尿禁制が獲得できた症例：8例（23%） 

となり、自然排尿のみでの尿禁制獲得においても、CISC を併用しての尿禁制獲得

においても、共通管長 3cm 以下であることが有利な条件であることが示唆され

た。 

 

【まとめ】 

「病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか」という CQ を考

察するにあたって採用する論文を読み解いた結果、現時点で病型（共通管長）に

よって術式選択を行っている文献報告自体がなく、本 CQ に明確に回答することは

できなかった。 

 しかし、病型（共通管長）によって術後の尿排泄障害、特に尿禁制が獲得でき

るかどうかに関しては、共通管長が 3cm 以下であることが good prognostic 

factor である可能性が示唆された。 

 また、尿禁制獲得が自然排尿のみで得られるか、CISC を併用する必要があるか

どうかに関しても、共通管長によって同様の傾向があることが示唆される。 
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【採用文献】 

1. Versteegh, H. P., et al. (2014). "Urogenital function after cloacal 

reconstruction, two techniques evaluated." J Pediatr Urol 10(6): 1160-1164. 

2. Warne, S. A., et al. (2002). "Long-term urological outcome of patients 

presenting with persistent cloaca." J Urol 168(4 Pt 2): 1859-1862; discussion 
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3. Matsui F, Shimada K, Matsumoto F, Obara T, Kubota Bladder function 

after total urogenital mobilization for persistent cloaca. J Urol 2009

 182(5) 2455-9 

【不採用文献】 

4. Warne, S. A., et al. (2002). "Renal outcome in patients with cloaca." J Urol 

167(6): 2548-2551; discussion 2551. 

5. Versteegh HP, Rooij IA, Levitt MA, Sloots CE, Wijnen RM, Blaauw I

 Long-term follow-up of functional outcome in patients with a cloacal 
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Surgery 2013 48(11) 2343-2350：Cochrane 文献 

6. Shimada K, Matsumoto F, Tohda A, Ainoya Urinary control after the 

definitive reconstruction of cloacal anomaly.  Int J Urol 2005 12(7)

 631-6 
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総排泄腔遺残症 CQ4 

推奨提示 

CQ4 月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？ 

推奨文 月経血流出路障害に対して、外科的治療と比較した内科的治

療の有効性は不明であったが、これら内科的治療の介入が、

必要に応じて適切に施行されるべきであると思われる。 

エビデンスの強さ  D（とても弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 成人期に移行した総排泄腔症における月経血流出路障害に対する根本的な改善

策は外科治療であるが、内科的治療であるホルモン療法は、急性期の炎症を緩和

し生殖器の機能温存を図るために有用であり、外科治療へのつなぎの治療法とし

ても重要であり、必要に応じて適切に施行されるべき治療法と思われた。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

CQ4のPICOにおいて、2次スクリーニングで欧文5篇が該当した。これらの論文は、

全て症例集積による後方視的観察研究であった。しかし、3篇1,4,5)は本CQに関する

記載がなく、残りの2篇2,3)を中心に推奨文を作成した。 
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【観察研究の評価】 

月経血流出路障害を呈した症例に対する内科的治療はホルモン療法の報告のみ

で、子宮内膜刺激を抑制し症状を緩和させ、炎症の改善、生殖器の温存に有用と

されている。しかし、内科的治療のみで経過を見ている報告はなく、ホルモン療

法による症状改善の後は、月経血流出路障害を改善するため根治的手術が必要と

されていた。腟形成術後の腟再狭窄に関しては腟拡張器が有用とされていた。手

術時期による腟造設術の成績に関しては不明な点が多く、早期の腟形成は術後合

併症が半数に認められると報告され、標準的な手術時期は不明であった。 

 

【推奨作成】 

月経血流出路障害は、子宮・腟形成後の合併症で、思春期になって発生する。文

献的には、思春期以降の女性の36〜41%に認められるとされている。乳児期の腟形

成後の発生頻度は36%で、子宮摘出を要した症例も5%に存在していた。月経血流出

路障害が発生したときには、外科的治療が必要となるが、適切なホルモン治療の

施行が、生殖機能の温存に有用と考えられ、根治的治療法ではないが、適切に施

行されることが、患者の益に繋がると判定した。 

 

【まとめ】 

内科的治療は即ちホルモン療法と置き換えることができるが、ホルモン治療自体

は月経血流出路障害の症状緩和に有用であり、手術を前提とした治療法としても

評価することができる。外科治療と組み合わせることで、最大限の生殖機能温存

を図ることができ、適切にホルモン療法を施行すべきである。 

 

【参考文献】 

1 Bischoff A., et al. Vaginal switch--a useful technical alternative to vaginal 

replacement for select cases of cloaca and urogenital sinus. J Pediatr Surg  48(2): 

87-93, 2013 

2 Hisamatsu, E., et al Vaginal reconstruction in female cloacal exstrophy patients. 

Urology  84(3): 681-684, 2014 

3 Naiditch, J. A., et al Fate of the uterus in 46XX cloacal exstrophy patients. J 

Pediatr Surg 48(10): 2043-2046, 2013  

4 Burgu, B., et al. Long-term outcome of vaginal reconstruction: comparing 

techniques and timing. J Pediatr Urol 3(4): 316-320, 2007  



 107

5 Lund, D. P. and Hendren Cloacal exstrophy: a 25-year experience with 50 cases. 

J Pediatr Surg 36(1): 68-75, 2001  

 

CQ4 一般向けサマリー 

  総排泄腔遺残症における月経血流出路障害に対して、外科治療と比較した内

科的治療の有用性を比較検討した報告はありませんでした。内科的治療としては

ホルモン療法のみが検討されていましたが、ホルモン療法は症状の緩和や生殖器

の機能温存に有用であり、外科治療の前段階治療としても有用であり、適切に使

用されることが望ましい。 
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CQ4 定性的システマティックレビュー 

CQ 4 月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？ 

P 総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・

尿道・直腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

I 内科的治療あり 

C 内科的治療なし 

臨床的文脈 成人期に移行した総排泄腔遺残症症例の合併症の一つに月経血流

出路障害がある。腟口形成や腟ブジーなどの外科的介入や、内科

的治療が選択されるが、評価は一律ではない。 

 

O1 月経血流出路障害の軽減 

非直接性のま

とめ 

採用2文献において、内科的治療の有用性をありとなし群で比較し

たものではなく、外科治療後の症状緩和療法としてとりあげられ

ていた。非直接性は高い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 内科的治療の外科的治療の補助療法としての有用性は示されてい

た。 

 

CQ4 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

809 篇、邦文 235 篇が検索された。欧文 809 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次ス

クリーニングで 147 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの

検索により、欧文 3篇と邦文 1篇の文献が検索された。これらの文献の 2次スク

リーニングで欧文 5篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対する対

象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

その内訳はシステマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いもの

はなく、すべての文献が症例集積による後方視的観察研究であった。2次スクリー

ニングにおいて、5篇の欧文文献のうち 3篇においては、本 CQ に関する記載がな



 109

く、参考文献とした。従って、本 CQ に対する推奨文の検討においては欧文 2篇
2),3)を中心に、推奨文を作成するのに有用と思われるものをレビューデータとして

記載することとする。 

 

【文献の評価】 

月経血流出路障害に対する内科的治療に関する詳細な論文は少なく、外科的治

療に関する論文が主であった。重要なアウトカムとして、月経血流出路障害とそ

の内科的治療法に関してレビューを行った。 

 

① 総排泄腔遺残症における月経血流出路障害 

月経血流出路障害に関しては、総排泄腔遺残症の思春期以降の女児の 36～

41%に認められると報告されている 3)。そのため、早期の腟再建術を施行する

報告もあるが、乳児期腟再建後の月経血流出路障害は文献的には 36%で、子

宮摘出を要した症例も 5%に認められた 5)。月経血流出路障害に対しては、基

本的に外科的治療適応としており、腟形成術が必要になる要因として、腟留

血症、膀胱腟瘻、無月経がある 2)。思春期以降の総排泄腔遺残症症例におい

て月経血流出路障害は重大な合併症である。 

 

② 月経血流出路障害に対する内科的治療法 

月経血流出路障害を呈した総排泄腔遺残症症例に対する内科的治療はホル

モン療法の報告のみであった。ホルモン療法による月経・子宮内膜刺激の抑

制は、症状を軽減させ、炎症の改善、症状緩和、生殖器の温存において有用

であるとされている 2),3)。しかし、内科的治療のみで経過をみている報告は

なく、ホルモン療法による炎症改善後は、月経血流出路を確保するための根

治的手術が必要とされている。1例のみ腟形成術を要しなかった症例が報告

されていたが、その詳細は不明であった 5)。また、腟形成術後の腟再狭窄に

対する治療としては、腟拡張器（vaginal self-dilator）が有効であるとさ

れており、性交為をするためには、腟を 24-26 号のサイズのヘガールブジー

（Hegar dilatation）が必要である 3)。 

 

【まとめ】 

月経血流出路障害は思春期以降の重大な合併症であるが、乳児期に早期腟形成

を行い予防する外科的治療が試みられているが、術後月経血流出路障害を生じて

いる症例も多く、十分な予防的治療と判断するにはまだ確立したものではない。
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内科的治療のみで月経血流出路障害を管理し、経過をみている報告はない。内科

的治療は、症状が出現時に症状緩和目的に行われているのが現状であり、根治的

手術までの待機治療としては有用であると考えられた。適切な内科的治療の導入

により生殖器温存も可能となる。 

月経血流出路障害に対して、適切な外科的治療時期、術式を検討し、その待機期

間中の補助療法として内科的治療を併用することが、月経・子宮内膜刺激を抑制

し、炎症の改善、症状緩和、生殖器の温存において有用であるものと考えられ

た。 

 

【採用文献】 

1. Bischoff, A., et al. (2013). "Vaginal switch--a useful technical alternative to 

vaginal replacement for select cases of cloaca and urogenital sinus." J 

Pediatr Surg 48(2): 363-366. 

2. Taghizadeh, A. K. and D. T. Wilcox. (2005). "A posterior sagittal approach 

for revision vaginoplasty." BJU Int 96(7): 1115-1117. 

3. Breech, L. (2010). "Gynecologic concerns in patients with anorectal 

malformations." Semin Pediatr Surg 19(2): 139-145. 

4. Warne, S. A., et al. (2003). "Long-term gynecological outcome of patients 

with persistent cloaca." J Urol 170(4 Pt 2): 1493-1496. 

5. Couchman, A., et al. (2015). “Adolescent and adult outcomes in women 

following childhood vaginal reconstruction for cloacal anomaly.” J Urol 193(5 

Suppl): 1819-22. 
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総排泄腔遺残症 CQ5 

推奨提示 

CQ5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨文 妊娠・出産の報告はあるが、症例ごとに生殖器の状態は大き

く異なるため一概に可能とはいえず、また、妊娠・分娩に際

しては厳重な管理が必要である。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 妊娠・出産は、身体的状況だけでなく、心理的、社会的な因子が関与して成立

するが、患者・家族にとって期待できるか否かは重要な問題である。妊娠・出産

は、全ての成人女性に生じるわけではなく、望むか否かを大前提としてあり、各

個人の精神的・肉体的状況、思想、社会的事情・家庭環境等、多くの複雑な因子

が関与する事象である。しかし、医学的な妊娠・出産の可能性の有無の判断は、

医療者のみならず、患者・家族にとってもその希望を持てるか否かは重要な問題

である。 

 

【文献検索とスクリーニング】 
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CQ5の文献検索とPICOにおいては、妊娠および出産をoutcomeとして検討したが、2

篇が症例集積、5篇が症例報告でいずれも観察研究であった。 

 

【観察研究の評価】 

 いずれの文献においても、CQ5の命題である妊娠・出産の可能性について言及し

たものはなかった。妊娠率・出産率、妊娠機転、生殖器形態の問題、出産方法、

妊娠・出産に伴う合併症の有無に関してまとめ、推奨文の検討では、これらにお

ける結果、考察を統合した。 

 報告例27例中妊娠例は多数回の妊娠例も含め13例で、出産例は7例であった。妊

娠機転は9例が不明で、自然妊娠は2例、人工授精が2例であった。報告例27例全例

が生殖器に対する修復術が施行されていたが、生殖器修復手術後の形態・機能

と、妊娠・出産との関連についての記載はなかったが、小笠原の7例の報告では、

産婦人科を受診し全例形態的に妊娠可能という評価を得ていた。出産方法は、帝

王切開が4例、経腟分娩が1例、不明が2例であった。妊娠・出産に伴う合併症は、

早期破水・早期陣痛や早期破水による緊急帝王切開、妊娠中の尿路感染症や腹

痛、分娩時腟裂傷の報告があった。 

 

【推奨文の作成】 

 本CQ、「成人に達した総排泄腔遺残症症例において、妊娠・出産は可能か？」

に対し、妊娠・出産例が少数でも報告されていることを希望的にとらえ、推奨文

素案として、「可能であり、妊娠・出産に伴う合併症管理により、生児を得るこ

とができる。」が提案されたが、全体会議の中で、「自然妊娠は難しく、適切な

不妊治療を受ければできるといったニュアンスを解説文に入れる必要がる。簡単

に妊娠できるといった誤解を招く記載となっている。妊娠するところまでの治療

経過が必要である。可能であると推奨文に記載してしまうと簡単に挙児をえられ

てしまうといった誤解を生む可能性が高い。妊娠を得られるまでの経過は非常に

困難である事実を述べる必要があるのではないか。」といった意見が出され、推

奨文作成のためさらにメール審議を行った。 

 メール審議では、CQを「成人に達した総排泄腔遺残症症例において、妊娠・出

産を薦めるか？」に変更し、推奨文は「身体的条件が整えば、合併症のリスクを

説明したうえで、妊娠・出産は提案できる。」との代替案も検討されたが、「妊

娠・出産を薦めるかという表現は「少子化の中、出産できるから出産せよ」と強

制しているように取られかねない。妊娠・出産は可能であるということはすでに

前提としている」などの反対意見があり、CQは原案のままとし、「妊娠・出産の
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報告はあるが、患者さんごとに生殖器の状態は大きく異なるため、一概に可能と

はいえず、また妊娠・分娩に際しては厳重な管理が必要である。」との推奨文が

多数意見となり、提案することとした。 

 

【まとめ】 

 本症患者の術後性機能については、以前と比べて分類や術式の進歩により良好

なQOLの認められる症例も増えてきており、本疾患の治療に携わる医師は患児が成

人になって妊娠・出産できることをゴールと考えて治療にあたるべきであろう。 

しかし、卵巣機能は多くで正常であるが、内性器異常は多様であるため、患者個

人にとって、どの程度負担やコスト、資源が必要かについては明らかではない。

産婦人科医による評価が必要であり、将来の妊娠・出産を念頭におき、帝王切開

が必要となる可能性があるため、患児の経過と骨盤内解剖を熟知した産婦人科医

との連携が不可欠である。 

 

【参考文献】 

1 Greenberg, J. A. and W. H. Hendren: Vaginal delivery after cloacal alformation 

repair. Obstet Gynecol 1997 90(4 Pt 2) 666-667 

2 Sato, Y., et al. A remnant tubal pregnancy after cloacal malformation repair. Fertil 

Steril 2001 75(2) 440-441 

3 Greenberg, J. A., et al. Triplets after cloacal malformation repair. J Pediatr 

Adolesc Gynecol 2003 16(1) 43-44. 

4 Shrim A, Podymow T, Breech L, Dahan. Term delivery after in vitro fertilization in 

a patient with cloacal malformation.  J Obstet Gynaecol Can 2011 33(9) 952-4 

5 Salvi N, Arthur A case of successful pregnancy outcome in a patient born with 

cloacal malformation. J Obstet Gynaecol 2008 28(3) 343-5 

6 小笠原 有紀, 岡崎 任晴, 山高 篤行【小児外科疾患の長期フォローアップい

つ、何をチェックするか】 直腸総排泄腔瘻の長期フォローアップ 小児外科2007 

39(10) 1192-1195 

7 岩村 喜信, 青山 興司, 後藤 隆文, 秋山 卓士, 高尾 智也, 中原 康雄, 片山 修

一, 浅井 武, 金川 勉 【直腸肛門奇形術式の検証と今後の展開】 直腸総排泄腔

瘻術後長期経過観察 性機能について 小児外科 2006 38(8) 994-998 

 

CQ5 一般向けサマリー 
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 総排泄腔遺残症の患者さんは、病気についての理解や治療法が進んだことによ

り、以前より良好な社会生活ができるようになり、成人に達した患者さんが妊

娠、出産できるかどうかも重要な問題だと考えられます。これまでに妊娠出産し

た例は、非常に少数ではありますが報告されています。しかし、患者さんごとに

生殖器の状態は大きく異なるため、どの程度負担やコスト、資源が必要かについ

ては明らかではありません。一概に妊娠、出産ができるとはいえず、また妊娠・

分娩に際しては厳重な管理が必要です。そのためには、将来の妊娠・出産を念頭

に、帝王切開が必要となる可能性もあるため、経過と総排泄腔遺残症の病態をよ

く理解した産婦人科医による評価が必要で、十分に話し合うことが不可欠と考え

られます。 
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CQ5 定性的システマティックレビュー 

CQ 5 妊娠・出産は可能か？ 

P 総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・

尿道・直腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

I 妊娠・出産あり 

C 妊娠・出産なし 

臨床的文脈 総排泄腔遺残症症例では、妊娠・出産に不安を抱える症例が多

い。出産の報告も散見されているが、評価は一律ではない。 

 

O1 妊娠・出産ができる 

非直接性のま

とめ 

いずれの文献においても、CQ5の命題である妊娠・出産の可能性に

ついて言及したものはなかく、非直接性は高い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例報告と症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であっ

た。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例報告と症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であっ

た。 

コメント 妊娠・出産には専門家知識による補助の必要性が示された。 

 

CQ5 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

809 篇、邦文 235 篇が検索された。欧文 809 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次ス

クリーニングで 147 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの

検索により、欧文 41 篇と邦文 8篇の文献が検索された。これらの文献の 2次スク

リーニングで欧文 21 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇と邦文 2篇が本 CQ

に対する対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

 システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものは全くな

く、2篇が症例集積、5篇が症例報告で、妊娠機転・出産方法は症例に違いはある

が、妊娠・出産の報告は見られた。従って、本 CQ に対する推奨文の検討において

は、これらそれぞれにおける結果、考察を統合し、エビデンスには乏しいが、推

奨文を作成するのに有用と思われるものをレビューデータとして記載することと

する。 
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【文献の評価】 

対象文献の 1〜5 は症例報告で、経腟分娩 1)、や右遺残卵管での異所性妊娠 2)、多

胎妊娠 3)、体外受精・出産 4)、複数回の体外受精後の出産 5)についての報告であ

り、また文献 7，８は長期アップフォローをおこなっている総排泄腔遺残の成人症

例の症例集積報告で、妊娠・出産に関する詳細な情報は乏しかった。いずれの文

献においても、CQ５の命題である妊娠・出産の可能性について言及したものはな

かった。このため妊娠・出産に関する以下の項目を設定し、それぞれの項目に関

してまとめた。 

① 妊娠率・出産率 

② 妊娠機転 

③ 生殖器形態の問題 

④ 出産方法 

⑤ 妊娠・出産に伴う合併症の有無 

 

① 妊娠率・出産率 

対象となった症例は全 27 例で、のべ妊娠が 13 例であった。Greenberg JA らの２

文献 1),3)は同一個体の異時性報告であり、１回目が単胎 1)、２回目が多胎(品胎)3)

の妊娠・出産報告であった。Salvi N らの１例 5)では６回の妊娠がみられ、５回の

流産の後、６回目の妊娠で出産まで至った。Sato Y ら 2)の１例は、術後遺残右卵

管での異所性妊娠であり最終的に出産まで至らなかった。出産時年齢が記載され

ている 4例 1),3),4),5)での出産時平均年齢は 31.5 歳（31.51±4.4; 27-37 歳）であっ

た。対象文献の全 27 例での出産は 7例で、のべ妊娠 13 例での出産は 7例であっ

た。ただし、文献 6,7 では妊娠の有無、回数など詳細について記載がなかった。 

 

② 妊娠機転 

妊娠機転はのべ妊娠 13 例中自然妊娠が 2例、体外受精が 2例であり、その他の 9

妊娠は機転の記載が無く不明であった。 

 

③ 生殖器形態の問題 

全 27 例全例で複数回の生殖器に対する修復術が施行されていた。小笠原ら 6)の 7

例においては、16〜23 歳で産婦人科を受診し全例形態的に妊娠可能という評価を

得ていた。症例本来の生殖器奇形形態および修復手術後の形態・機能と、妊娠・
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出産との因果関係についての記載はなかった。また、内性器異常に関する記述は

なかった。 

 

④ 出産方法 

出産症例 7例での出産方法は、Greenberg JA らの 1例 1)が経腟分娩で、4例が帝

王切開であった。その他の２例は分娩方法の記載がなく不明であった。 

 

⑤ 妊娠・出産に伴う合併症の有無 

Greenberg JA ら 1)の１例は妊娠 34 週半で早期破水・早期陣痛がみられ、そのまま

緊急出産となった。Greenberg JA ら 3)の２回目の妊娠では、妊娠 30 週に早期破

水・早期陣痛がみられ緊急帝王切開となった。Shrim A ら 4)の１例は、妊娠経過中

に尿路感染がみられたが、周産期全般を通して問題なく、37 週に予定帝王切開に

て出産となった。Salvi N ら 5)の１例は、妊娠初期より腹痛に悩まされていたのが

特徴的で、頻回にわたり婦人科による治療を受けていた。妊娠 27 週に尿路感染が

みられ、28 週 4 日に破水のため緊急帝王切開となった。 

 経腟分娩の 1例において、分娩時に腟内腔壁の裂傷がみられたが、出産後に問

題はなかった。帝王切開では、全例で複数回の開腹手術既往による腹腔内癒着が

懸念されていたが、最終的に分娩・出産に問題はなかった。症例報告の全５例に

おいて、出生した子に問題はなかった。 

 

【まとめ】 

 「成人に達した総排泄腔遺残症症例において、妊娠・出産は可能か？」という

CQ を考 

察するにあたり、①妊娠率・出産率、②妊娠機転、③生殖器形態の問題、④出産

方法、⑤ 

妊娠・出産に伴う合併症の有無という５つの項目から分析を行った。 

 対象文献にエビデンスの高い論文はなかったが、妊娠・出産は不可能とする報

告もなく、経腟分娩や不妊治療（体外受精・胚移植）による妊娠・出産も可能で

あることがわかった。小笠原ら 6)は、本症における内性器異常は多様であるが、

多くは卵巣が正常であるため、月経や妊孕性は子宮と腟の機能に依存すると述べ

ているが、対象文献では内性器異常に関する記述に乏しいためその評価はできな

かった。また、本症に関わらずとも、妊娠・出産は成人女性の全員に生じる事象

ではなく、それを望むか否かが大前提としてあり、各個人の精神的・肉体的状

況、思想、社会的事情・家庭環境等、多くの複雑な因子が関与する。対象文献で
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も本症の皆が皆、妊娠・出産を希望しているか否かについて何も記載されておら

ず、文献 6や 7の症例集積での妊娠率・出産率は参考にはならないと考える。 

 本症での妊娠・出産にあたり、各症例の生殖器形態・機能が問題になると考え

られる。しかし、対象文献の全例で腟形成術が行われているが、症例本来の生殖

器奇形形態および生殖器修復術後の形態と妊娠・出産との因果関係や内性器異常

に関する記載はなく、生殖器形態・機能の影響ついての評価はできなかった。 

 本症での分娩方法については、経腟分娩や帝王切開のいずれが良いかいまだに

議論されている。Greenberg JA ら 1)は、既往の尿路・消化管・生殖器に対して行

われた形態・機能修復手術部位に対する経腟分娩の影響を懸念しており、今回の

経腟分娩の経験から、分娩前に会陰部や腟の慎重な評価が必要であり、その上で

なお本症での経腟分娩は勧められないとしている。帝王切開は、本症の分娩方法

として一般的であり、対象文献の出産例 7例では 4例が帝王切開であった。本症

では、生後から成人に至るまで尿路・消化管・生殖器機能修復手術が複数回行わ

れていることが多く、そのため腹腔内臓器の癒着や複雑な解剖形態が、帝王切開

を行う際問題となる。対象文献の帝王切開症例はいずれも産婦人科医による術前

評価が行われており、結果として分娩時・分娩後は問題なかった。このことより

分娩方法としては帝王切開が勧められるが、産婦人科による術前評価は必要であ

ると考えられる。 

 以上のことより、システマティックレビューをまとめると、本症における妊

娠・出産の報告はあるが、対象文献だけでは症例・データが少なく科学的根拠と

しては不十分であった。 
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総排泄腔遺残症 CQ6 

推奨提示 

CQ6 清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 

推奨文 清潔間欠自己導尿が慢性腎機能障害を予防するかどうかに関

してのエビデンスは不明である。しかし、清潔間欠自己導尿

は、尿流出路障害に対して有効な手技であり積極的な導入を

提案する。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔遺残症においては尿排泄障害の合併症を認め、尿路感染率も高い。尿

排泄障害を合併する総排泄腔遺残症症例に対しては清潔間欠自己導尿（CISC）が

導入されている。しかし、「清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか」

というＣＱにおける推奨は不明である。これを評価するために、膀胱機能障害

（とくに尿排泄障害）の改善を益とし、CISCの有用性を整理した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 
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CQ6のPICOにおいて、２次スクリーニングで６報告が該当した。しかし、2論文は

対象が主にcloacal exstrophyで、1論文は鎖肛に関する論文であったため対象論

文より除外し、3論文がシステマティックレビュー対象論文となった。いずれも観

察研究であった。 

 

【観察研究の評価】 

慢性腎機能障害の評価として、腎移植と透析がoutcomeとして記載されていた１）

２）。CISCとの関連性は不明だが、5～17％で尿路感染を発症するため、CISCが導入

されていた１）３）。しかし、CISCの必要な症例において尿路感染率と腎移植に有意

差は報告されていない。CISC施行症例以外の症例が透析に移行しており、CISCの

必要性と透析移行との関連性は不明であった。 

なお、CISCの導入時期や病態については研究・施設間でのコンセンサスは得られ

なかった。 

 

【推奨作成】 

一般的に尿排泄障害は放置すると尿路感染や水腎症の進行により腎機能障害の悪

化が懸念されることからCISCが施行される。有識者のコメントおよびShimadaらの

論文では４）、総排泄腔遺残症においては尿排泄障害の合併症を認め、さらに尿路

感染率も高いことから、尿排泄障害を合併する総排泄腔遺残症症例に対しては清

潔間欠自己導尿（CISC）が導入されている。つまりCISCは症例によっては必須で

あり、controlを設定することはできないためRCTの研究論文はなく、エビデンス

は低い。そのため、「慢性腎機能障害を予防するかどうかに関してのエビデンス

は得られなかった。また、益と害のバランスについては、CISCによる感染回避の

メリットがあると同時にCISCを日常習慣とすることへの負担があるのも事実であ

る。しかし、清潔間欠自己導尿は、尿路流出路障害に対しての有効な手技であり

積極的な導入を提案することとした。 

 

【まとめ】 

まとめ：CISCを施行している症例も多く見られたが、CISCが慢性腎機能障害を予

防するかというCQに対する適切な答えを得ることはできなかった。しかし、透析

症例や腎移植移行症例もあることより、潜在性（先天性）の腎機能障害が尿路感

染により増悪する可能性があることは否めない事実であり、CISCなどによる適切

な排尿管理は、症例により判断されるべきで必須と思われた。 
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CQ6 一般向けサマリー 

 総排泄腔遺残症の患者さんにおいて、清潔間欠自己導尿（CISC）により、慢性

腎機能障害が回避できるというエビデンスはありませんでした。しかし、潜在性

（先天性）の腎機能障害が尿路感染により増悪する可能性もあり、CISC などによ

る適切な排尿管理が必須と思われます。 
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CQ6 定性的システマティックレビュー 

CQ 6 清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 

P 総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・

尿道・直腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

I 清潔間欠自己導尿（CISC）施行 

C 清潔間欠自己導尿（CISC）非施行 

臨床的文脈 成人期に移行した総排泄腔遺残症症例の合併症の一つに尿排泄障

害がある。膀胱機能障害やVURの合併の有無によっては、慢性腎機

能障害を回避するために、CISCなどの治療が選択されるが、評価

は一律ではない。 

 

O1 膀胱機能の改善 

非直接性のま

とめ 

CISCを施行している症例報告においても、CISCが慢性腎不全を予

防するかというCQに答えるものはなく、非直接性は高い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 
CISC などによる適切な排尿管理は必須と考えられた。 

 

CQ6 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

809 篇、邦文 235 篇が検索された。欧文 809 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次ス

クリーニングで 147 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの

検索により、欧文 12 篇と邦文 5篇の文献が検索された。これらの文献の 2次スク

リーニングで欧文 31 篇と邦文 2篇を選び、3次スクリーニングで欧文 4篇と邦文

2篇が本 CQ に対する対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

 選択された 6篇のうち 2篇は、対象が主に cloacal exstrophy であり、他の 1

篇は鎖肛に関する論文であったため対象論文より除外し、3論文がシステマティッ

クレビュー対象論文となった。 
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【文献のレビュー】 

いずれも観察研究であった。 

 

【症例集積の評価】 

間欠導尿について： 

4 論文中、清潔間欠自己導尿（CISC）の適応となった症例数が報告されている論文

は、3論文であった。うち outcome である慢性腎機能障害に関して記載されている

論文は 2論文 1,2)のみであった。 

 Versteegh の報告 1)は、オランダ国内 5施設の、1985-2009 年の 42 症例を対象

とした観察研究であった。共通管長で比較され、CISC を有する症例は 25 例；

short4/19（21％）/ long3/6（50％）であり、共通管長が long な症例で多かっ

た。Long な症例では、尿路感染率が高く、自排尿率は低い傾向も同時に示されて

いた。国内からは、Shimada らの報告 3)の 11 例中 8例（73％）で CISC を施行して

おり、総排泄腔遺残症において導尿は適時、導入されうる排尿手段である。 

 

CISC の必要性と慢性腎機能障害の回避の有無について： 

慢性腎機能障害の評価として、腎移植と透析が outcome として 2論文 25 例；

short4/19（21％）/ long3/6（50％）で記載されていた。Versteegh の報告では
1)、腎移植 2例；short1/19（5％）/ long1/6（17％）と報告されている。しか

し、CISC との関連性は記載がなく、short の術式による検討（TUM と PSARVUP）で

も、尿路感染率と腎移植に有意差は報告されていない。岩村らの報告でも 2)、

CISC 施行している 15 例中 5例以外の 2例は透析に移行しており、CISC の必要性

の有無と透析移行との関連性は報告されてはいない。 

 

まとめ：CISC を施行している症例も多く見られたが、CISC が慢性腎機能障害を予

防するかという CQ に対する適切な答えを得ることはできなかった。しかし、透析

症例や腎移植移行症例もあることより、潜在性（先天性）の腎機能障害の尿路感

染により増悪する可能性があることは否めない事実であり、CISC などによる適切

な排尿管理は、必須と思われた。 

 

【採用文献】 

1. Versteegh, H. P., et al. (2014). "Urogenital function after cloacal 
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修一, 浅井 武, 金川 勉 【直腸肛門奇形術式の検証と今後の展開】 直腸
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4. Hulthen de Medina, V., et al. (2004). "Neurovesical dysfunction in children 

after surgery for high or intermediate anorectal malformations." Acta Paediatr 

93(1): 43-46. 
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6. 鎌田 直子,他．(2002) 総排泄腔・膀胱外反症患児における腹壁導尿路作成時

期の検討．日本小児泌尿器科学会雑誌 11(2): 169-172. 

 

CQ6 Future research question 

 総排泄腔遺残症の慢性腎機能障害の予防に CISC が有効かどうかのエビデンス

は得られなかった。その理由として、CISC の導入理由の不明確さがある。尿排泄

障害だけでなく、低膀胱機能（容量）にともなうＶＵＲに関連した尿路感染の予

防など、CISC 導入理由は症例・手術・施設により異なり、今後、この評価をおこ

なうためには、まず、総排泄腔遺残症における CISC 導入基準を明確化する必要

があると思われた。また、総排泄腔遺残症における慢性腎機能障害が、先天性の

ものか獲得性のものか不明であり生後よりフォローする体制が必要と思われた。

本ＣＱは、上記の基準を明記の上で、再度、調査すべき項目と思われる。 
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総排泄腔外反症 CQ1 

推奨提示 

CQ1 性の決定は染色体に基づくべきか？ 

推奨文 性の決定は染色体に基づいて行われることを提案する。しか

し、症例に応じて総意のもとに検討する必要がある。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  強く推奨すると弱く推奨するで投票を行ったが、同数で決

定できなかった。 

 

推奨作成の経過 

総排泄腔外反症において性を決定することは、治療の初期段階において非常に重

要であるが、性をどのように決定するからについては、議論がなされてきた。近

年においては、外性器などに基づくよりも染色体に基づいて性を決定すべきであ

るとの意見が多く見受けられる。 

「性の決定は染色体に基づくべきか？」というCQにおける推奨は不明であった。

これを評価するために、CQに対する推奨の作成に当たっては、性の決定を行った

後の性別への不満、自尊心の獲得、整容性の改善を重要視した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

PubMed、医中誌から欧文71篇、邦文3篇の文献が検索され、1次スクリーニングの

結果、5篇の欧文が本CQに対する2次スクリーニングの対象文献となった。その内

訳はシステマティックレビュー、RCTなどのエビデンスレベルの高いものは全くな

く、読み解いてコホート研究2篇、症例対照研究1篇、症例集積1篇、横断研究1篇

と分類した。横断研究は医師の視点に基づくアンケート調査であり、参考にとど

め、前記4篇をSR対象論文とした。 
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【症例集積の評価】 

4論文の症例をまとめると、遺伝的男性（GM）は76例、遺伝的女性（GF）は25例で

あった。GFは養育性も全例女性であった。GMは58例の養育性は女性であり、18例

の養育性が男性であった。総排泄腔外反症例における性決定に対する評価項目と

して、①性別への不満（害）、② 自尊心の獲得（益）、③ 整容性の改善（益）

の3点を採用した。 

「性別への不満」については、GFは養育性も全例女性であり性同一性は保たれて

いた。GMでは、養育性が男性の場合、矮小かつ機能不十分なペニスに失望してい

る症例においても性同一性は保たれていたと報告されている1)。養育性が女性であ

るGM33例の場合、性同一性が保たれていた（養育性を受け入れた）のは42%(14例)

であり、性同一性障害を認めた（養育性を変更）のは55%(18例)であったという報

告2,3)がある一方で、性同一性障害は一例も認められなかった(3/3例)という報告も

あった4)。しかし、この3例の性役割は男性傾向が強かった。横断研究を含め、全

文献において胎生期のアンドロゲンによる脳の男性化が遺伝的男性において存在

するという現象を認識しており、Reinerらは、性決定は染色体に基づくべきであ

るという姿勢を示し2)、MukherjeeらはGMの養育性を女性に決定した場合、周囲の

適切なサポートの必要性を示唆している4)。Lundらは十分なサイズと機能をもった

ペニスの再建が困難なことから、大部分のGMは女性として養育すべきとの姿勢を

示している1)。横断研究の1文献は、性決定は染色体に基づくべきであるという方

針が北アメリカではコンセンサスが得られていることを示唆した内容であった5)。 

「自尊心の獲得」については、性的な問題だけでなく、総排泄腔外反症全般の障

害を含んでおりバイアスが大きい。全症例において精神状態は概ね安定していた

が、欝傾向や自殺念慮が認められたのは、養育性が女性であったGM例においての

みであった3,4)。 

「整容性の改善」については、十分な機能とサイズをもったペニスを再建するこ

とが困難であるという現在の医療技術がGMに与える影響を懸念する意見もある

中、GMで養育性も男性であった症例が必ずしも不十分なペニスの問題を重視して

いるわけではないとの報告がなされている。GMにおいて養育性が女性であったた

めに性同一性障害を訴えている症例では、ペニスの再建を望んでいる例が多い。 

 

【推奨作成】 

本CQにおいては、エビデンスの高い論文はないが、GFでは全例養育性も女性であ

り、性同一性障害も認められなかった。GMにおいても染色体に基づいて性決定が

なされた症例では、整容性（機能性）の問題はあるものの性同一性は保たれてい
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た。GMにおいて養育性を女性と決定された場合は、半数以上で性同一性障害が認

められたとの報告が認められた。性同一性障害を防ぐという視点から検討した結

果、総排泄腔外反症例において性の決定は染色体に基づくべきであることが提案

されると判断した。 

 また、機能とサイズともに十分なペニスの再建はいまだ難しいという現状があ

ることも認識すべきであり、家族などの価値観なども考慮すべきと考えられた。

このため、推奨文に「症例に応じて総意のもとに検討する必要がある」と付け加

えた。 

 

【まとめ】 

システマティックレビューの結果、染色体に基づいて性の決定がなされた症例に

おいて性同一性が保たれているとの報告が優勢であった。しかし、エビデンスレ

ベルが低いことを考慮して、本症においては染色体に基づいて性の決定行うこと

を提案するにとどめた。さらに、GMの整容性を向上させることが困難であること

を考慮した内容とした。 

 

CQ6 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の患者さんは、生まれた時に性別を決めることが難しいことが

あります。特に男の子では、外性器の形成が非常に未熟であり将来的に男性とし

て生活することが困難なのではないかと思われるほどです。そのため、染色体検

査では男の子ではあるものの、女の子として育てることを選択する考え方もあり

ます。しかし、女の子として育てていても、やはり自己の性に違和感を覚える性

同一性障害が起きてしまい、途中で男性に戸籍上の性を変更する必要が生じる場

合もあります。 
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 「総排泄腔外反症の患者さんは染色体に基づいて性別を決定されるべきか？」

という CQ（クリニカルクエスチョン）に対しては、現在のところ科学的にしっ

かりと証明された答えは得られませんでした。しかし、染色体が女の子で、女の

子として育てられた患者さんよりも、染色体は男の子だけど女の子として育てら

れた患者さんの方が、性同一性障害になる可能性が高いという傾向が報告されて

います。そこで、今回のガイドラインでは、「性の決定は染色体に基づいて行わ

れることを提案する。」という結論になっています。 

 さらに、この性の決定には、医療者だけではなく患者さんを実際に養育する保

護者の方の意見は重要であり、無視できるものではありません。そこで、上記の

提案の後に、「しかし、症例に応じて総意のもとに検討する必要がある。」と付

け加えています。 
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CQ1 定性的システマティックレビュー 

CQ 1 性の決定は染色体に基づくべきか？ 

P 総排泄腔外反症 男性 

I 女児の養育性を選択 

C 男児の養育性を選択 

臨床的文脈 外陰部は形成不全のため肉眼的に男女の区別が困難であるが、男

児の場合は性腺(精巣)を鼠径部に触知することが多い。また、初

期手術時に観察された性腺の所見に基づいて性の決定をすること

は可能である。外陰部に痕跡状の陰茎を有する場合は男性として

外性器形成術が行われるが、現在の医療では機能的な男性外性器

を作成することは不可能なため、外性器形成が困難と考えられる

場合には女性としての外性器形成術を行うこともある。染色体が

男性型でも女児として育てられている男児においては、精巣から

の男性ホルモンにより脳に男性として刷り込みがなされているた

め精神的な葛藤の原因となる。性の決定は、将来の性同一障害の

可能性や外性器形成術の必要性を考慮して、両親を含めたチーム

医療によるカウンセリングが前提となる。尚、欧米と本邦では性

に関する文化的な相違があるので配慮を要する。                                              

 

O1 性別への不満 

非直接性のま

とめ 

男児が女児として育成された場合には、性同一障害の発生が高

く、エンドポイントとして取り上げられ、非直接性は低い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 米国では、染色体に沿った性の決定が推奨されている。 

 

O2 自尊心の獲得 

非直接性のま

とめ 

エンドポイントが精神的問題点の全般にわたるため、非直接性は

高い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 
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非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 養育性が女児の場合に精神的問題が多い。 

 

O3 整容性の改善 

非直接性のま

とめ 

エンドポイントが精神的問題点の全般にわたるため、非直接性は

高い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 男性で養育性が女児の場合に整容性に関する問題が多い。 

 

 

CQ1 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔外反症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

1878 篇、邦文 189 篇が検索された。欧文 1878 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次

スクリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌から

の検索により、欧文 71 篇と邦文 3篇の文献が検索された。これらの文献の 2次ス

クリーニングで欧文 37 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対する

対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

 システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものは全くな

く、読み解いてコホート研究 2篇 2,3)、症例対照研究 1篇 4)、症例集積 1篇 1)、横

断研究 1篇 5)と分類した。横断研究は医師の視点に基づくアンケート調査であ

り、参考にとどめ、前記 4篇 1-4)を採用とした。従って、本 CQ に対する推奨文の

検討においては欧文 4篇における結果、考察を統合し、エビデンスには乏しい

が、推奨文を作成するのに有用と思われるものをレビューデータとして記載する

こととする。 

 

【症例集積の評価】 
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文献スクリーニングを行い、総排泄腔外反患児における性決定に対する評価項目

が以下のようないくつかの視点で行われていることが判明した。 

性別への不満（害） 

自尊心の獲得（益） 

整容性の改善（益） 

これらの視点で総排泄腔外反患児において性の決定は染色体に基づくべきか？と

いう論点に関してまとめた。 

 

4 篇の症例（うち 2篇は同じ施設からの論文であり、症例の重複があると判断さ

れ、重複分は減数した）をまとめると、遺伝的男性は 76 例、遺伝的女性は 25 例

であった。遺伝的女性は養育性も全例女性であった。遺伝的男性は 58 例の養育性

は女性であり、18 例の養育性が男性であった。 

 

性別への不満（害） 

遺伝的女性は養育性も全例女性であり、性同一性は保たれていた。遺伝的男性に

ついては、養育性が男性の場合、サイズも小さく機能も不十分なペニスに深く失

望している症例があるとの報告はあるが、その症例においても性同一性は保たれ

ていた 1)。養育性が女性の場合、性同一性が保たれていた（女性のままであるこ

とを希望した）のは 42%(14 例)であり、性同一性障害を認めた（男性になること

を希望した）のは 55%(18 例)であったという報告 2)がある一方、性同一性障害は

一例も認められなかった(3/3 例)という報告もあった 4)。しかし、この 3例の性格

は男性的傾向が強かった。横断研究を含め、全文献において胎生期のアンドロゲ

ンによる脳の男性化が遺伝的男性において存在するという現象を認識しており、

Reiner ら 2)は、性決定は染色体に基づくべきであるという姿勢を示し、Mukherjee

ら 4)は遺伝的男性の養育性を女性に決定した場合、周囲の適切なサポートの必要

性を示唆している。Lund ら 1)は十分なサイズと機能をもったペニスの再建が困難

なことから、大部分の遺伝的男性は女性として養育すべきとの姿勢を示してい

る。横断研究の 1文献は、性決定は染色体に基づくべきであるという方針が北ア

メリカではコンセンサスが得られていることを示唆した内容であった。 

 

自尊心の獲得（益） 

自尊心については性的な問題（機能とサイズ不十分なペニス）だけでなく、総排

泄腔外反全般の障害を含んでおり、バイアスが大きい。全症例において精神状態
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は概ね安定していたが、自殺念慮が認められたのは、養育性が女性であった遺伝

的男性例においてのみであった。 

  

整容性の改善（益） 

十分な機能とサイズをもったペニスを再建することができないという現在の医療

技術が遺伝的男性に与える影響を懸念する意見もある中、遺伝的男性で養育性も

男性であった症例が必ずしも不十分なペニスの問題を重視しているわけではない

との報告がなされている。遺伝的男性において養育性が女性であったために性同

一性障害を訴えている症例では、ペニスの再建を望んでいる例が多い。 

 

【まとめ】 

「総排泄腔外反患児において性の決定は染色体に基づくべきか」という CQ を考察

するにあたり、①性別への不満（害）、②自尊心の獲得（益）、③整容性の改善

（益）という 3つの視点から分析を行った。エビデンスの高い文献はないが、遺

伝的女性においては全例染色体に基づいて性決定がなされており、性同一性障害

も認められなかった。遺伝的男性においても染色体に基づいて性決定がなされた

症例では、ペニスの整容性、機能性の改善を望む声はあるものの性同一性は保た

れていた。遺伝的男性において養育性を女性と決定された場合は、半数以上で性

同一性障害が認められたとの報告もあり、胎児期のアンドロゲンによる脳の男性

化の影響が大きいと思われた。また、機能、サイズともに十分なペニスの再建は

いまだ難しいという現状があることも認識すべきである。 

以上より、総排泄腔外反患児における性同一性障害を防ぐという視点から検討し

た結果、総排泄腔外反患児において性の決定は染色体に基づくべきであることが

提案されると判断する。十分な機能、サイズのペニスを再建することが困難な現

在の医療技術を考慮し、患児やその家族への十分なサポートが重要である。 

 

【採用文献】 

1． Lund, D. P. and Hendren (2001). "Cloacal exstrophy: a 25-year experience 

with 50 cases." J Pediatr Surg 36(1): 68-75. 

2． Reiner, W. G. and J. P. Gearhart (2004). "Discordant sexual identity in some 

genetic males with cloacal exstrophy assigned to female sex at birth." N Engl 

J Med 350(4): 333-341. 

3． Reiner (2005). "Gender identity and sex-of-rearing in children with disorders 

of sexual differentiation." J Pediatr Endocrinol Metab 18(6): 549-553. 
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4． Mukherjee, B., et al. (2007). "Psychopathology, psychosocial, gender and 

cognitive outcomes in patients with cloacal exstrophy." J Urol 178(2): 630-

635; discussion 634-635. 

【不採用文献】 

5． Diamond, D. A., et al. (2011). "Gender assignment for newborns with 46XY 

cloacal exstrophy: a 6-year followup survey of pediatric urologists." J Urol 

186(4 Suppl): 1642-1648. 
 

CQ1 Future research question 

 染色体に基づいて性決定がなされた遺伝的男性の症例報告数が少なく、また、

性同一性障害のために男性であることを希望した遺伝的男性のペニス再建後の性

別への不満や自尊心の獲得、整容性の改善についての報告がなく、不十分なペニ

スが遺伝的男性に与える影響については、今後の検討課題である。 
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総排泄腔外反症 CQ2 

推奨提示 

CQ2 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）早期膀胱閉鎖が、膀胱機能（蓄尿機能および排

尿機能）獲得に有効である明瞭なエビデンスは得られなかっ

た。 

エビデンスの強さ D（とても弱い） 

推奨の強さ なし 

 

推奨作成の経過 

総排泄腔外反症では、高度の恥骨離開を伴うことが多く、臍帯ヘルニアなどの消

化管処置と同時に両側に二分した膀胱を新生児期に一期的に閉鎖すると腹壁離開

などの合併症を認める可能性がある。また外反した膀胱壁に通常の膀胱機能（尿

意・蓄尿・排尿など）を期待することは難しい。「膀胱機能」を「機能的膀胱容

量」と解釈し、膀胱閉鎖後により大きな機能的膀胱容量が獲得できることを益と

して早期膀胱閉鎖の有用性を検討した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

本CQは当初『早期膀胱閉鎖は膀胱機能の改善に有効か？』（旧CQ2）であった。こ

の旧CQ2に対して２次スクリーニングで5篇の欧文が対象文献となった。5編すべて

が症例集積であり旧CQ2を検討する内容記載がなかった。そのため、エビデンス総

体に対する評価にて、旧CQ2は『早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？』（新

CQ2）に改められた。 
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従って、旧CQ2に対する欧文5篇より、同一施設からの報告1編を除いた欧文4編を

対象とした。 

 

【症例研究の評価】 

該当した欧文4編の報告は、早期に膀胱閉鎖した症例を含めた報告であるが、CQ-2

に応答する比較検討はなかった1-4)。したがって膀胱閉鎖の時期と膀胱機能の関連

性は不明であった。しかしながらこの4編の論文より膀胱閉鎖と膀胱機能について

は膀胱閉鎖のタイミング、骨切術の併用、脊髄疾患の合併の3つのポイントでの評

価が重要であると考えられた。 

 

【推奨作成】 

膀胱閉鎖のタイミングは大きく2つに分かれる。1つは、臍帯ヘルニアなどの消化

管処置と同時に膀胱壁も閉鎖する方法（一期的方法）。もう一つは、消化管処置

の際には膀胱壁は膀胱外反症の状態にとどめ、その後に膀胱を閉鎖する方法（二

期的方法）。Husmannら1)は、生後48時間以内に腸骨骨切り術なしで一期的に膀胱

を閉鎖し、3-6歳で膀胱頸部形成を行った23例中10例（43％）は膀胱容量が50ml以

下で膀胱拡大術を併用したと報告している。Thomasら4)は早期に膀胱閉鎖を行った

3例全例で膀胱は小さく二次的処置を必要と報告している。Shahら3)は、膀胱閉鎖

に失敗した26名と成功した34名を比較して成功に影響した要因として二期的閉

鎖、閉鎖時の月齢が高いこと、骨切術の併用、創外固定をあげている。以上より

早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効というエビデンスがなく行わないことを弱

く推奨すると言う草案について検討した。しかし比較検討がないことから明確な

推奨ができず投票不要となった。 

 

【まとめ】 

「早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？」というCQを考察するにあたりエビ

デンスの高い論文はなく、手術時期や方法を詳細に記載している文献は2篇のみで

あった1,3)。総排泄腔外反症では、脊髄疾患の高率な合併と外科的手術での医原的

骨盤内神経損傷が言われており、外反した膀胱壁を形成したとしても、そこに機

能を期待することは困難である1,4）。早期膀胱閉鎖が膀胱機能の獲得に有効という

エビデンスはなく、初期治療として肝心なのは膀胱閉鎖をすることよりも、後腸

を大切に扱い機能的腸管を長くすることである2)。膀胱閉鎖後に腹壁離開や脱出な

どの合併症は少なくなく、成功率を高めるためには骨切り術の併用が望ましい3)。 
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【参考文献】 

1. Husmann DA, Vandersteen DR, McLorie GA, et al: Urinary continence after 

staged bladder reconstruction for cloacal exstrophy: the effect of coexisting 

neurological abnormalities on urinary continence. The Journal of urology 161:1598-

1602, 1999 

2. Lund DP, Hendren: Cloacal exstrophy: a 25-year experience with 50 cases. 

Journal of pediatric surgery 36(1):68-75, 2001 

3. Shah BB, Di Carlo H, Goldstein SD, et al: Initial bladder closure of the cloacal 

exstrophy complex: outcome related risk factors and keys to success. Journal of 

pediatric surgery 49(6):1036-1039; discussion 1039-1040, 2014 

4. Thomas JC, DeMarco RT, Pope JCt, et al: First stage approximation of the 

exstrophic bladder in patients with cloacal exstrophy--should this be the initial 

surgical approach in all patients? The Journal of urology 178:1632-1635; 

discussion 1635-1636, 2007 

 

CQ2 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の患者さんにおいて、出生後早期の膀胱閉鎖が膀胱機能の獲得

に有効というエビデンスはありませんでした。総排泄腔外反症では、脊髄疾患の

高率な合併もあり、初期治療として肝心なことは膀胱を閉鎖することよりも、消

化管を大切に扱うことです。 
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CQ2 定性的システマティックレビュー 

CQ 2 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

P 総排泄腔外反症 新生児 

I 一期的膀胱閉鎖 

C 二期的膀胱閉鎖 

臨床的文脈 臍帯ヘルニアの下方中心に外反した回盲部が認められ、その両側

に二分した膀胱が外反して存在し、恥骨離開を伴っている。外反

している膀胱は機能が低下し、将来は約9割の症例で排尿のために

カテーテル管理を要する。また、約半数の症例では仙骨神経機能

不全を合併しているため、神経因性膀胱による膀胱機能障害も呈

する。新生児期に外反回盲部閉鎖、大腸人工肛門造設、外反膀胱

閉鎖、恥骨縫合などを施行するが、初回手術時に早期膀胱閉鎖や

恥骨縫合を行うか否かは意見の分かれるところである。成長して

も膀胱容量が小さいため、膀胱機能障害(蓄尿障害)に対して代用

膀胱による膀胱拡大術を要する症例が多いが、時に本来の膀胱の

みで生活できる症例もみられる。膀胱機能の改善のために早期膀

胱閉鎖の有効性について検討する。                                              

 

O1 膀胱機能の獲得 

非直接性のま

とめ 

手術成績をまとめた2論文では、非直接性は低かった。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 膀胱機能よりも機能を有する腸管機能温存が重要である。 

 

CQ2 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

1878 篇、邦文 189 篇が検索された。欧文 1878 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次

スクリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌から

の検索により、欧文 118 篇と邦文 16 篇の文献が検索された。これらの文献の 2次
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スクリーニングで欧文 44 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対す

る対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

システマティックレビューや RCT といったエビデンスレベルの高いものではな

く、5編すべてが症例集積であり、うち 2編は同一施設からの報告であった。欧文

5篇より、同一施設からの報告 1編を除いた欧文 4編における結果、考察を統合

し、エビデンスには乏しいが、推奨文を作成するのに有用と思われるものをレビ

ューデータとして記載することとした。 

 

【症例集積の評価】 

総排泄腔外反症において、外反した膀胱壁に通常の膀胱機能（尿意・蓄尿・排

尿など）を期待することは大変に難しい。この CQ2 で論じる「膀胱機能」とは、

「機能的膀胱容量」と解釈し論じる。2次スクリーニングを行い、該当した欧文 4

編の報告は、早期に膀胱閉鎖した症例を含めた報告であるが、CQ2 に応答する比較

検討ではなかった。 

 

しかしながら、この 4編の論文で膀胱を閉鎖することについての評価項目が以

下のようないくつかの視点で行われていることが判明した。 

① 膀胱閉鎖のタイミングについて 

② 骨切り術の併用について 

③ 脊髄疾患の合併について 

 

 これらの視点で、早期膀胱閉鎖が膀胱機能（機能的膀胱容量）の獲得に有効か

否か関してまとめた。 

 

① 膀胱閉鎖のタイミング 

タイミングは大きく 2つに分かれる。1つは、臍帯ヘルニアなどの消化管処

置と同時に膀胱壁も閉鎖する方法（一期的方法）。もう一つは、消化管処置の

際には膀胱壁は膀胱外反症の状態にとどめ、その後に膀胱を閉鎖する方法（二

期的方法）。Husmann ら 1)は、出生後 48 時間以内に、腸骨骨切り術なしで一期

的に膀胱閉鎖した 23 例について報告している。彼らは、その後 3～6歳の時点

で膀胱頸部形成術等の尿禁制再建術を予定し、術前に膀胱容量を検討した。23

例のうち、膀胱容量が 50ml 以下のため膀胱拡大術を要した症例が 13 例
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（57％）であったとしている。彼らは、早期膀胱閉鎖は、乳児期に自然な膀胱

Cycling を期待するものではあるが、異常な発達下においては微々たる役割に

過ぎないと結論している。Shah ら 3）は、膀胱閉鎖した総排泄腔外反症 60 例に

ついて報告している。膀胱閉鎖に失敗した群（FC 群 26 例）と成功した群（SC

群 34 例）の検討を行った。初期閉鎖時の年齢（中央値）は、FC 群が生後 2

日、SC 群では生後 15 か月で統計学的有意差を認めたと報告している。さら

に、閉鎖時期が生後 1週間以内であったのは、FC 群では 77％、SC 群では 26％

であった。つまり、閉鎖時期が遅い方が成績は良いのではないかと報告してい

る。彼らは、膀胱閉鎖のタイミングに関して、臍帯ヘルニアの修復（他の消化

管処置を含めて）時には膀胱外反状態にとどめ、その後少なくとも 3～6か月

あけて膀胱を閉鎖する、二期的方法を推奨している。Thomas ら 4)は、7例の総

排泄腔外反症を報告している。7例中、3例は一期的方法、4例は二期的方法で

あった。彼らは、膀胱を閉鎖することは可能ではあるが、通常の膀胱機能を期

待することはできないとしている。 

② 骨切り術の併用 

骨切り術の種類は、いくつかある。また、骨切り術後の固定方法についても

議論されているところである。ここでは、単純に膀胱閉鎖と骨切り術の併用に

ついての報告をする。Husmann ら 1)は、膀胱閉鎖時に骨切り術を併用していな

い。その理由として、古典的な膀胱外反症において骨切り術の有無で尿禁制に

差はなかったという彼らの報告を挙げている。Shah ら 3）は、骨切り術の施行

は FC 群で 31％であったのに対し、SC 群では 82％であり統計学的有意差を認め

たと報告している。彼らは、骨切り術のみではなく、その固定方法、術前の恥

骨結合の距離に関しても、二群間で統計学的差異を認めると報告している。 

③ 脊髄疾患の合併 

脊髄疾患の合併頻度について、Husmann ら 1)は 52％（12/23）、Lund ら 2)は

50 例中 47 例、Thomas ら 4)は 7例全例に見られたと報告している。Husmann ら
1)は、早期膀胱閉鎖と脊髄疾患との関係に言及はないが、その後の膀胱頸部再

建術後の尿禁制の成績において、尿禁制が保持できた症例は、脊髄疾患があっ

た群で 7％であったのに対し、脊髄疾患がなかった群で 40％であり統計学的有

意差があったと報告している。 

 

【まとめ】 

CQ2 を考察するにあたり、①膀胱閉鎖のタイミング、②骨切り術の併用、③脊髄

疾患の合併の 3つの視点から分析を行った。 
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 「膀胱閉鎖のタイミング」と「骨切り術」は、「膀胱閉鎖を達成する」ための

大きな要素であった。しかし、「膀胱閉鎖を達成する」ことが「機能的膀胱容量

を獲得する」ことと同期するわけではなかった。脊髄疾患の有無は、将来の膀胱

頸部再建術の成績に関与する可能性が示唆された。 

 以上より、『早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？』という CQ に対して

は、「膀胱機能」を「機能的膀胱容量」と解釈した場合でも、有効と言えるエビ

デンスはない。 

 

【採用文献】 

1． Husmann, D. A., et al. (1999). "Urinary continence after staged bladder 

reconstruction for cloacal exstrophy: the effect of coexisting neurological 

abnormalities on urinary continence." J Urol 161(5): 1598-1602. 

2． Lund, D. P. and Hendren (2001). "Cloacal exstrophy: a 25-year experience 

with 50 cases." J Pediatr Surg 36(1): 68-75. 

3． Shah, B. B., et al. (2014). "Initial bladder closure of the cloacal exstrophy 

complex: outcome related risk factors and keys to success." J Pediatr Surg 

49(6): 1036-1039; discussion 1039-1040. 

4． Thomas, J. C., et al. (2007). "First stage approximation of the exstrophic 

bladder in patients with cloacal exstrophy--should this be the initial surgical 

approach in all patients?" J Urol 178(4 Pt 2): 1632-1635; discussion 1635-

1636. 

【不採用論文】 

5． Phillips, T. M., et al. (2013). "Urological outcomes in the omphalocele 

exstrophy imperforate anus spinal defects (OEIS) complex: experience with 

80 patients." J Pediatr Urol 9(3): 353-358. 
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総排泄腔外反症 CQ3 

推奨提示 

CQ3 膀胱拡大術・導尿路作成術は QOLの改善に有効か？ 

推奨文 膀胱拡大術・導尿路作成術は、尿禁制においてＱＯＬの改善

が可能である。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

【文献検索とスクリーニング】  

 邦文1篇、欧文64篇の文献が検索され、これらに対して1次スクリーニングを行

い、５篇の欧文が本CQに対する2次スクリーニングの対象文献となった。 その内

訳はシステマティックレビュー、RCTなどのエビデンスレベルの高いものは全くな

く、すべての論文が症例集積であった。2次スクリーニングにおいて、5篇の欧文

文献のうち2篇においては、本CQに関する有用な記載がなく、対象論文に値しない

と判断した。また施設の重複があった2篇のうち、症例数の少ない１篇を対象から

除いた。従って、本CQに対する推奨文の検討においては欧文2篇の症例集積におけ

る結果、考察を統合し、エビデンスには乏しいが、推奨文を作成するのに有用と

思われるものをレビューデータとして記載することとする。 

 

【症例集積の評価】  
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文献スクリーニングの結果、腎機能障害の防止、自己肯定化に関する詳細な記述

がなかったことから、尿失禁の改善に関してまとめた。 

 Phillips Tら1)の報告によると、総排泄腔外反80人のうち、尿禁制が得られたの

は、55人中40人（73%）であった。術式ごとの尿禁制獲得の内訳は、膀胱頚部閉鎖

術（導尿路併用）33人中29人、膀胱頚部形成術14人中7人であった。膀胱拡大術

（回腸、後腸、尿管を利用）は55人中36人（65%）に施行され、尿禁制獲得率は

89%（32人）であった。しかし膀胱拡大術と膀胱頚部手術の適応や組合せについて

は記述がなく詳細不明であった。  

 Lund DPら2)は、総排泄腔外反50人のうち、失禁型尿路変向術 4人、手術待機6人

を除く40人に対し、尿禁制手術（膀胱頚部形成術21人、bowel nipple 7人、導尿

路併用膀胱頚部閉鎖術12人）を施行した。術後の尿禁制獲得は評価可能であった

39人中31人（78%）であった。膀胱拡大術（胃あるいは小腸利用）は40人中35人

（88%）に併用されているが、尿禁制手術との組合せや尿失禁の成績については記

載がなかった。 

 

【推奨作成】 「膀胱拡大術・導尿路作成術はQOLの改善に有効か？」というCQを

考察するにあたり、尿失禁の改善に関して分析した。 エビデンスの高い論文はな

く、膀胱拡大術も含めた尿禁制手術につき記載している文献は2篇1,2)のみであっ

た。総排泄腔外反における尿失禁に対して、適応のある限り、尿禁制手術が施行

されており、その成功率は73～78%であった。また尿禁制手術のうち65～88%に膀

胱拡大術が併用されている。 

 

【まとめ】 以上より、膀胱拡大術・導尿路作成術におけるQOLを改善するか否か

について、総排泄腔外反における膀胱拡大術・導尿路作成術は尿禁制獲得が期待

でき、QOL改善に有効であると考える。 

 

【参考文献】 

1. Phillips,T., et al.(2013): Urological outcomes in the omphalocele exstrophy 

imperforate anus spinal defects (OEIS) complex: Experience with 80 patients. J 

Pediatr Urol, 9, 1342-1346  

2. Lund,DP., et al.(2001): Cloacal Exstrophy: A 25-Year Experience With 50 

Cases. J Pediatr Surg. 36, 68-75 

 

CQ3 一般向けサマリー 
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膀胱拡大術・導尿路作成術における QOL を改善するか否かについて、尿失禁の

改善という視点からしか検討できなかったが、総排泄腔外反症における膀胱拡大

術・導尿路作成術は尿禁制獲得が期待でき、QOL 改善に有効であると考える。 
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CQ3 定性的システマティックレビュー 

CQ 3 膀胱拡大術・導尿路作成術はＱＯＬ改善に有効か？ 

P 総排泄腔外反症  

I 膀胱拡大術、小腸による代用膀胱、胃による代用膀胱、消化管を利用し

た膀胱拡大術、導尿路作成術、消化管を利用した導尿路作成術手術時年

齢、代用膀胱がん 

C 膀胱拡大術・導尿路作成未施行 

臨床的文脈 外反している膀胱を縫合閉鎖しても膀胱容量が小さく、尿禁制が

得られず、多くの症例では膀胱機能が低下している。約半数の症

例では仙骨神経機能不全を合併しているため、神経因性膀胱によ

る膀胱機能障害も呈する。将来は約9割の症例で排尿のためにカテ

ーテル管理を要する。また、二次性の膀胱尿管逆流による腎不全

も長期的合併症として重要である。膀胱機能障害(蓄尿障害)や尿

失禁に対して代用膀胱による膀胱拡大術や導尿路作成術を要する

症例が多いが、腎機能障害の防止や尿失禁の改善などのQOLの改善

に有用かを検討する。                                              

 

O1 尿禁制の獲得 

非直接性のま

とめ 

膀胱拡大術と尿禁制に関する手術成績をまとめた2論文では、非直

接性は低かった。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 膀胱機能よりも機能を有する腸管機能温存が重要である。 

 

CQ3 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

1878 篇、邦文 189 篇が検索された。欧文 1878 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次

スクリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌から

の検索により、欧文 64 篇と邦文 1篇の文献が検索された。これらの文献の 2次ス

クリーニングで欧文 60 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対する

対象文献となった。 
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【文献のレビュー】 

 システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものではなく、

すべての論文が症例集積であった。5篇の欧文文献のうち 2篇においては、本 CQ

に関する有用な記載がなく、対象論文に値しないと判断した。また施設の重複が

あった 2篇のうち、症例数の少ない１篇を対象から除いた。従って、本 CQ に対す

る推奨文の検討においては欧文 2篇の症例集積における結果、考察を統合し、エ

ビデンスには乏しいが、推奨文を作成するのに有用と思われるものをレビューデ

ータとして記載することとする。 

 

【症例集積の評価】 

当初、膀胱拡大術・導尿路作成術における QOL について、尿失禁の改善、腎機

能障害の防止、自己肯定化を想定していた。文献スクリーニングの結果、腎機能

障害の防止、自己肯定化に関する詳細な記述がなかったことから、尿失禁の改善

に関してまとめた。 

総排泄腔外反は、OEIS complex（omphalocele exstrophy imperforate anus 

spinal defect complex； 臍帯ヘルニア、外反、鎖肛、脊髄障害）と称されるこ

ともある１）。 すなわち総排泄腔外反における尿失禁は、膀胱頚部の解剖学的異

常が主原因だが、それだけではない。頻度は不明であるが、脊髄係留症候群を含

む脊髄障害を合併することが多く、神経因性膀胱もその背景にある。 

Phillips T ら 1)の報告によると、総排泄腔外反 80 人のうち、尿禁制に関するデ

ータがあるのは 73 人であった。このうち、自排尿可能 1人（コラーゲン注入で尿

禁制獲得）、膀胱皮膚瘻 2人、回腸導管 2人、尿管皮膚瘻１人、短腸症候群 1

人、手術待機 11 人を除いた 55 人に、膀胱拡大術、膀胱頚部閉鎖術（導尿路併

用）、膀胱頚部形成術のいずれかが施行された。その結果、尿禁制が得られたの

は、55 人中 40 人（73%）であった。術式ごとの尿禁制獲得の内訳は、膀胱頚部閉

鎖術（導尿路併用）33 人中 29 人、膀胱頚部形成術 14 人中 7人であった。膀胱拡

大術（回腸、後腸、尿管を利用）は 55 人中 36 人（65%）に施行され、尿禁制獲得

率は 89%（32 人）であった。しかし膀胱拡大術と膀胱頚部手術の適応や組合せに

ついては記述がなく詳細不明であった。 

Lund DP ら 2)は、総排泄腔外反 50 人のうち、失禁型尿路変向術 4 人、手術待機

6人を除く 40 人に対し、尿禁制手術（膀胱頚部形成術 21 人、bowel nipple 7

人、導尿路併用膀胱頚部閉鎖術 12 人）を施行した。術後の尿禁制獲得は評価可能

であった 39 人中 31 人（78%）であった。膀胱拡大術（胃あるいは小腸利用）は 40
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人中 35 人（88%）に併用されているが、尿禁制手術との組合せや尿失禁の成績に

ついては記載がなかった。 

 

【まとめ】 

「膀胱拡大術・導尿路作成術は QOL の改善に有効か？」という CQ を考察するにあ

たり、腎機能障害の防止、自己肯定化に関しては詳細な記述のある論文がなかっ

たことから、尿失禁の改善に関して分析した。 

 エビデンスの高い論文はなく、膀胱拡大術も含めた尿禁制手術につき記載して

いる文献は 2篇（Phillips T ら 1)および Lund DP ら 2)）のみであった。総排泄腔

外反における尿失禁に対して、適応のある限り、尿禁制手術が施行されており、

その成功率は 73～78%であった。また尿禁制手術のうち 65～88%に膀胱拡大術が併

用されている。論文内に記述はないが、膀胱拡大術併用の目的として、膀胱の低

圧化により尿禁制効果を高めること、上部尿路を保護することの 2点が推測され

る。一方で、一般論であるが、膀胱拡大術・導尿路作成術には、膀胱破裂、結石

形成、代謝異常、癌化などのリスクが伴うことから、QOL を下げないように長期に

わたる細やかな術後管理が必要と考える。 

以上より、尿失禁の改善という視点からのみ検討した結果、総排泄腔外反にお

ける膀胱拡大術・導尿路作成術は尿禁制獲得が期待でき、QOL 改善に有効であると

考える。 

 

【採用文献】 

1． Phillips, T. M., et al. (2013). "Urological outcomes in the omphalocele 

exstrophy imperforate anus spinal defects (OEIS) complex: experience with 

80 patients." J Pediatr Urol 9(3): 353-358. 

2． Lund, D. P. and Hendren (2001). "Cloacal exstrophy: a 25-year experience 

with 50 cases." J Pediatr Surg 36(1): 68-75. 

【不採用文献】 

3． Vliet, R., et al. (2015). "Clinical outcome of cloacal exstrophy, current status, 

and a change in surgical management." Eur J Pediatr Surg 25(1): 87-93. 

4． Mathews (2011). "Achieving urinary continence in cloacal exstrophy." Semin 

Pediatr Surg 20(2): 126-129. 

5． Mathews, R., et al. (1998). "Cloacal exstrophy--improving the quality of life: 

the Johns Hopkins experience." J Urol 160(6 Pt 2): 2452-2456. 
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総排泄腔外反症 CQ4 

推奨提示 

CQ4 腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべき

か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）腟・子宮再建術の時期を比較した報告はない

が、月経血流出路を確保する目的で、適切な時期に症例に応

じて腟・子宮再建術を施行することが提案される。 

エビデンスの強さ D（とても弱い） 

推奨の強さ なし 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔外反症においては、女性の場合、内性器は双角に分離し腟・子宮再建

術が必要であるが、腟は矮小であるため小腸や膀胱で代用して腟形成術を行う。

月経が始まるまでに手術を施行しないと、月経血流出路障害により子宮留血症、

卵管留血症、腹膜子宮内膜症などの月経困難症を呈し治療に難渋する。しかし、

月経血流出路障害を防止する目的で腟・子宮再建術を行う際の推奨される至適時

期については不明である。そのため、「腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった

段階で施行すべきか？」というCQを挙げ、現段階における知見を整理した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

 総排泄腔外反症における腟・子宮再建術に関して、47編(邦文2篇、欧文45篇)の

文献が検索され、これらに対して1次スクリーニングを行い、5篇の欧文が本CQに

対する2次スクリーニングの対象文献となった。その内訳は症例集積あるいは症例
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報告であった。2次スクリーニングにおいて、5篇の欧文文献のうち1篇において

は、本CQに関する記載がなく、対象論文に値しないと判断した。従って、本CQに

対する推奨文の検討においては欧文4篇の症例集積においてシステマティックレビ

ューを行い、その結果・考察を統合し、エビデンスには乏しいが推奨文を作成す

るのに有用と思われるものをデータとして記載した。 

 

【症例集積の評価】 

 腟・子宮再建術に関する評価項目として、①月経血流出路障害の有無、②腟狭

窄の有無、③性交の可能性、④妊娠の可能性といった視点で整理したが、エビデ

ンスの高い論文は全く見つからず、手術時期を詳細に記載している文献は1篇しか

なかった。その文献では、①月経血流出路障害の有無に関して、第二次性徴発来

前に手術を施行しても月経血流出路障害の発症率は高く（7例中5例）再手術を要

しており、初回手術時に月経血流出が得られるかどうかの評価は困難であるとい

う1)。尚、②腟狭窄の有無、③性交および④妊娠の可能性に関しては症例数が少な

く、手術時期も詳細な記載がないことから評価不能であった。 

 

【推奨作成】 

 月経血流出路を確保するという視点からのみ検討した結果、腟・子宮再建術は

第二次性徴発来前に施行しても再手術率が高いことが判明したが、第二次性徴発

来後に初回再建術を施行した症例との比較がないため、第二次性徴発来後に初回

再建術を施行することで月経血流出路を確保できるとは言えず、本CQを肯定する

までには至らない。したがって、明確な推奨文を作成できなかった。 

 

【まとめ】 

 腟・子宮再建術は第二次性徴発来前に施行しても月経血流出路障害の発症率は

高く再手術を要することが多いが、「腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段

階で施行すべきか」というCQに対する適切な回答を得ることはできなかった。し

かし、月経血流出路を確保する目的で、適切な時期に症例に応じて腟・子宮再建

術を施行することが必要である。 

 

【参考文献】 

１．Vliet, R., et al. (2015). "Clinical outcome of cloacal exstrophy, current status, 

and a change in surgical management." Eur J Pediatr Surg 25(1): 87-93. 
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２．Hisamatsu, E., et al. (2014). "Vaginal reconstruction in female cloacal 

exstrophy patients." Urology 84(3): 681-684. 

３．Naiditch, J. A., et al. (2013). "Fate of the uterus in 46XX cloacal exstrophy 

patients." J Pediatr Surg 48(10): 2043-2046. 

４．Burgu, B., et al. (2007). "Long-term outcome of vaginal reconstruction: 

comparing techniques and timing." J Pediatr Urol 3(4): 316-320.                         

５．Lund, D. P., et al. (2001). "Cloacal exstrophy: a 25-year experience with 50 

cases." J Pediatr Surg 36(1): 68-75. 

 

CQ4 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の女性の患者さんにおいて、腟・子宮再建術は第二次性徴が始

まった段階で施行すべきか明確な推奨ができませんでした。しかし、月経血流出

路を確保する目的で、患者さんの状況に応じて適切な時期に腟・子宮再建術を施

行することが必要と思われます。 
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CQ4 定性的システマティックレビュー 

CQ 4 腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべきか？ 

P 総排泄腔外反症  

I 腟・子宮再建術を第二次性徴発現以前に施行 

C 腟・子宮再建術を第二次性徴発現以降に施行 

臨床的文脈 女性の場合、内性器は双角に分離し腟・子宮再建術が必要であ

る。腟は矮小であるため、小腸や膀胱で代用して腟形成術を行

う。月経が始まるまでに手術を施行しないと、月経血流出路障害

により子宮留血症、卵管留血症、腹膜子宮内膜症などの月経困難

症を呈し治療に難渋する。幼児期に膀胱拡大術・導尿路作成術が

必要となった際に、同時に腟・子宮再建術を施行すると腟狭窄を

呈して追加手術を要することが少なくない。膀胱拡大術・導尿路

作成術のみを先行した場合には、第二次性徴が始まった思春期前

に腟・子宮再建術を施行すると腹腔内の癒着が高度で手術の難易

度が高くなる。尚、第二次性徴の指標としては、身体所見の他に

超音波検査やMRI検査による内性器の所見も参考になる。月経血流

出路障害を防止する目的で腟・子宮再建術を行う際の至適時期に

ついて検討する。                                              

 

O1 月経血流出路障害の防止 

非直接性のま

とめ 

手術時期を詳細に記載している1論文では、非直接性は低かった。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 手術時期との相関は現在のところ認められない。 

 

CQ4 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

 最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

1878 篇、邦文 189 篇が検索された。欧文 1878 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次

スクリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌から

の検索により、欧文 45 篇と邦文 2篇の文献が検索された。これらの文献の 2次ス
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クリーニングで欧文 23 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対する

対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

 システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものはなく、す

べての論文が症例集積あるいは症例報告であった。2次スクリーニングにおいて、

5篇の欧文文献のうち 1篇においては、本 CQ に関する記載がなく、対象論文に値

しないと判断した。従って、本 CQ に対する推奨文の検討においては欧文 4篇の症

例集積における結果、考察を統合し、エビデンスには乏しいが、推奨文を作成す

るのに有用と思われるものをレビューデータとして記載することとする。 

 

【症例集積の評価】 

文献スクリーニングを行い、腟・子宮再建術に対する評価項目が以下のようない

くつかの視点で行われていることが判明した。 

⑥ 月経血流出路障害の有無 

⑦ 腟狭窄の有無 

⑧ 性交の可能性 

⑨ 妊娠の可能性 

これらの視点で腟・子宮再建術の至適時期に関してまとめた。 

 

まず、腟・子宮再建術の術式は文献により異なった。 

腟の再建術式は自己腟により形成した腟再建術が 32 例、小腸代用による腟再建術

が 16 例、結腸（後腸 1例含む）6例、膀胱 4例、巨大尿管 1例であった。 

子宮に対する手術術式は重複子宮の片側摘出が 4例、重複子宮全摘出 4例であっ

た。 

 

⑥ 月経血流出路障害の有無 

Hisamatsu E ら 2)によると、平均 6歳（5～8歳）で自己腟や小腸あるいは膀胱を

利用した腟再建術を施行しているが、全 7例のうち 5例で子宮瘤血腫症を発症し

て、平均 14 歳（11～16 歳）で月経血流出路の再建術（再建臓器と子宮との再吻

合）が必要となっている。月経血流出路障害を認めた症例の再建臓器別にみる

と、小腸で再建した 2例中 2例が、膀胱で再建した 4例中 3例が月経血流出路障

害により再手術を要している。自己腟で再建した症例は 1例／1例中だが、月経血

流出路障害は認めていない。 
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Naiditch J ら 3)によると腟再建方法・時期（記載はないがおそらく第二次性徴発

来前の幼少期か）との関連は不明であるが、第二次性徴発来後、子宮瘤血腫によ

り重複子宮全摘した 1例を報告している。他にも子宮留水腫により 14 歳時に片側

を摘出した 1年後に卵管卵巣膿瘍にて残子宮も摘出した症例が 1例報告されてい

る。（自己腟再建例 14 例中 2例：14.3%） 

 

⑦ 腟狭窄の有無 

記載があったのは、Hisamatsu E ら 2)の文献で、現在年齢 26 歳の 1例のみ。5歳

時に膀胱代用腟再建術を施行され、14 歳時に子宮瘤血腫にて子宮膀胱再吻合術を

施行された症例で、腟拡張器を使用している。 

 

⑧ 性交の可能性 

Hisamatsu E ら 2)の文献で現在 23 歳の症例（6歳時に小腸代用腟再建術→子宮瘤

血腫で 14 歳時小腸子宮再吻合術）で性交可能である。 

Naiditch J ら 3)の文献で 3例が性交可能であるが、腟再建時期については記載が

なく不明である。子宮に対する手術が、1例で新生児期に萎縮子宮の摘出術が施行

されているが、他 2例は子宮に対する手術歴はない。 

Vliet R ら 1)の文献で、自己腟による腟再建術後の症例 1例で性交が可能である

が、腟・子宮再建時期の記載がなく不明。 

 

⑨ 妊娠の可能性 

Naiditch J ら 3)の文献で 1例妊娠例がある。妊娠 11 週で流産となっている。子宮

の手術歴はなく、自己腟による腟再建術を施行されているが、時期の記載はなく

不明である。(CQ6 参照) 

 

【まとめ】 

「腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべきか」という CQ を考察

するにあたり、腟・子宮再建術を行うことによる①月経血流出路障害の有無、②

腟狭窄の有無、③性交の可能性、④妊娠の可能性という 4つの視点から分析を行

った。エビデンスの高い論文は全く見つからず、手術時期や方法を詳細に記載し

ている文献は 2篇（Hisamatsu E ら 2)および Naiditch J ら 3)）しかなかった。

Hisamatsu E ら 2)の内容からは、第二次性徴発来前に手術を施行しても、月経血流

出路障害発症率は高く（7例中 5例）、再手術を要している。しかも初回手術時に

経血流出が得られるかどうかの評価は困難であるという。しかしながらこれに
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は、腟再建臓器による違いがあると考えられる。Hisamatsu E ら 2)は他臓器での再

建例では 5例／6例中（83.3%）と高率での障害発症率であった。しかし、自己腟

を用いた症例で月経血流出路障害を認めていない。Naiditch J ら 3)の報告では月

経血流出路障害等で子宮摘出に至った症例はいずれも自己腟での腟再建症例では

あるが、障害発症率は 2例／14 例中（14.3%）であった。自己腟での腟再建症例で

は月経血流出路障害発症率が低い可能性が考えられる。Naiditch J ら 3)の報告で

子宮全摘出例があることから、第二次性徴発来前に月経血流出路の確保が望まし

いと考えられる。 

 ②腟狭窄の有無、③性交および④妊娠の可能性に関しては症例数が少なく、手

術時期も詳細な記載がないことから評価不能である。 

 以上より、月経血流出路を確保するという視点からのみ検討した結果、自己腟

での腟再建が可能であれば、第二次性徴発来前に腟再建術を施行したほうが、子

宮摘出のリスクを回避できる可能性が考えられる。一方、自己腟以外での腟再建

術は第二次性徴発来前に施行しても再手術率が高いことが判明した。しかしなが

ら、第二次性徴発来後に初回再建術を施行した症例との比較がないため、第二次

性徴発来後に初回再建術を施行することで月経血流出路をより安全に確保できる

とは言えず、本 CQ を肯定するまでには至らない。また、術後腟狭窄、性交および

妊娠の可能性に関する検討はできず、本 CQ を充分に考察するには不充分である。 

 

【採用文献】 

1． Vliet, R., et al. (2015). "Clinical outcome of cloacal exstrophy, current status, 

and a change in surgical management." Eur J Pediatr Surg 25(1): 87-93. 

2． Hisamatsu, E., et al. (2014). "Vaginal reconstruction in female cloacal 

exstrophy patients." Urology 84(3): 681-684. 

3． Naiditch, J. A., et al. (2013). "Fate of the uterus in 46XX cloacal exstrophy 

patients." J Pediatr Surg 48(10): 2043-2046. 

4． Lund, D. P. and Hendren (2001). "Cloacal exstrophy: a 25-year experience 

with 50 cases." J Pediatr Surg 36(1): 68-75. 

【不採用文献】 

5． Burgu, B., et al. (2007). "Long-term outcome of vaginal reconstruction: 

comparing techniques and timing." J Pediatr Urol 3(4): 316-320. 
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CQ4 Future research question 

 自己腟による腟再建が不可能で他臓器の代用が必要な場合、その手術時期およ

び術式（代用臓器）による術後の経過（月経血流出路障害、腟狭窄、性交の可能

性、妊娠の可能性、その他合併症等）に関する研究が望まれる。 
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総排泄腔外反症 CQ5 

推奨提示 

CQ5 男性外性器形成術はＱＯＬを改善するか？ 

推奨文 男性外性器形成術により、外観的な形態の改善が可能だが、

機能的回復は困難である。 

エビデンスの強さ  D（とても弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

総排泄腔外反症の男性では、陰茎の形態的・機能的異常を認め、これらを改善す

る目的で男性外性器形成術が行われる。しかし、「男性外性器形成術がQOLを改善

するか」に対する推奨は不明である。これを評価するために性交障害・妊孕性・

整容性の観点から、男性外性器形成術の有用性を検討した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

CQ5のPICOにおいて、2次スクリーニングで4論文が該当した。しかし、システマテ

ィックレビュー、RCTなどのエビデンスレベルの高いものは全くなく、全ての論文

が症例集積であった。 

 

【症例集積の評価】 
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総排泄腔外反症の男性外性器形成術に対する評価項目が以下のような視点で行わ

れていることが判明した。 

① 性交障害の有無 

② 妊孕性 

③ 整容性の改善 

④ 有害事象(合併症)の発現 

これらの視点で男性外性器形成術はQOLを改善するかという論点に関してまとめ

た。 

 

【推奨作成】 

陰茎形成術の術式や術後の評価について述べられているものは4論文中2論文のみ

であった。Husmannら1)は陰茎形成術を行った8例の術後経過を報告した。思春期を

迎えた4例中、1例のみが性交が可能で、2例で精液検査が正常であった。陰茎の長

さは8例全例が-2SD以下と短く、合併症は8例中1例に尿道皮膚瘻、2例に尿道狭窄

を認めたと報告した。一般的な陰茎形成術は性交障害・妊孕性・整容性の改善は

あまり期待できないと考えられた。Massanyiら2)は橈骨前腕の皮膚を用いて陰茎形

成を行った10例の術後経過を報告した。手術により患者の外観的な満足度が得ら

れ、全例で陰茎の性的感覚を有し、性的絶頂を得ることが可能であったとされ、

機能的にも満足のいく結果であると報告した。しかし、半数の症例で追加治療(人

口陰茎の挿入、尿道再建など)を要した。妊孕性については検討されていなかっ

た。以上から、男性外性器形成術は外観的なQOLの改善は可能であるが、機能的な

改善は困難であるため、男性外性器形成術を行うことを弱く推奨することとし

た。 

 

【まとめ】 

患者が整容性の改善を望む場合は、前腕皮膚を用いた陰茎再建術が治療選択の一

つとなるが、半数の症例で人口陰茎の挿入（保険適応外診療）、尿道再建術など

が必要になることを認識する。一般的な陰茎再建術では性交障害・妊孕性・整容

性の改善はあまり期待できず、患者が利益を得る可能性は低い。 

 

【参考文献】 

 

１. Husmann, D. A., et al. (1989). "Phallic reconstruction in cloacal exstrophy"J 

Urol 142(2 Pt 2): 563-564. 
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２. Massanyi, E.Z., et al. (2013) "Radical forearm free flap phalloplasty for penile 

inadequacy in patient with exstrophy" J Urol 190(4 Suppl): 1577-1582. 

 

CQ5 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の男性において、外性器形成術が明らかに QOLを改善すると
いうエビデンスはありませんでした。外観的な改善を望む場合は、前腕の皮膚を
用いた陰茎形成術が選択肢の一つですが、容易な手術ではなく、半数の方は人口
陰茎の挿入（保険診療外治療）、尿道再建術などの追加治療が必要になります。 
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CQ5 定性的システマティックレビュー 

CQ 4 男性外性器形成術はＱＯＬを改善するか？ 

P 総排泄腔外反症 男性  

I 男性外性器形成術を施行 

C 男性外性器形成術を未施行 

臨床的文脈 男性で外陰部に痕跡状の陰茎を有する場合は外性器形成術が行わ

れるが、現在の医療では機能的な男性外性器を作成することは不

可能である。また、性腺(精巣)を鼠径部に触知することが多く(停

留精巣)、矮小な陰嚢部に精巣固定術を施行する。形成した矮小な

陰茎での性交の可能性や人工受精も含めた妊孕性については不明

瞭である。                                             

 

O1 性交障害の発生 

非直接性のま

とめ 

性交障害を詳細に記載している1論文では、非直接性は低かった。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 性交障害の頻度は高い。 

 

O2 妊孕性 

非直接性のま

とめ 

妊孕性を記載している1論文では、非直接性は低かった。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 精子作成能はあるが妊娠にはいたりにくい。 

 

O3 整容性の改善 

非直接性のま

とめ 

陰茎の整容性を記載している2論文では、非直接性は低かった。 
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バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 単なる陰茎形成術では、見かけ上の整容性は低い。 

 

O4 有害事象の発生 

非直接性のま

とめ 

本症に関してのみ検討しているわけではなく、非直接性は高い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 本症における長期的合併症は不明な部分が多い。 

 

CQ5 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

 最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

1878 篇、邦文 189 篇が検索された。欧文 1878 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次

スクリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌から

の検索により、欧文 16 篇と邦文 4篇の文献が検索された。これらの文献の 2次ス

クリーニングで欧文 40 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 4篇が本 CQ に対する

対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

 システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものは全くな

く、全ての論文が症例集積であった。4篇における結果、考察を統合し、エビデン

スには乏しいが、推奨文を作成するのに有用と思われるものをレビューデータと

して記載することとする。 

 

【症例集積の評価】 

文献スクリーニングを行い、総排泄腔外反患児における性決定に対する評価項目

が以下のようないくつかの視点で行われていることが判明した。 

性交障害の発生 
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妊孕性 

整容性の改善 

有害事象(合併症)の発現 

これらの視点で男性外性器形成術は QOL を改善するか？という論点に関してまと

めた。 

 

4 篇の症例をまとめると、総排泄腔外反症の遺伝子的男性は 47 例であるが、うち

27 例は女性として育てられたため、男性として育てられたのは 20 例であった。20

例のうち男性外性器形成術が施行されたのは 14 例であった。 

 

性交障害の発生 

性交渉についての記載があるものは Husmann ら 4)の報告のみであった。思春期を

迎えたのは 4例であり、2例は勃起不全であったが、残り 2例は勃起ができ性交渉

を行った。しかし 1例は陰茎長不足により腟を通過できなかった。1例は結婚をし

て性交渉を行えている。 

 

妊孕性 

精液検査についての記載があったのは、前述の Husmann ら 4)の報告の性交渉を行

った 2例のみであった。2例の精液検査では通常の運動性と数を認めたが、父にな

ったものはいないとあり、この 2例では妊孕性はあるものの、妊娠までには至っ

ていないと読み取れた。 

  

整容性の改善 

整容性に関しての報告があったのは 2編であった。 

Massanyi ら 2は橈骨前腕のフリーフラップによる陰茎形成術を総排泄腔外反症 2

例に行っており、全例で新陰茎の整容性に満足したと報告している。（同様の手

術を膀胱外反 8例にも行っており、やはり全例で整容性に満足を得ている。） 

Husmann ら 4)は患者の満足度は記載がなかったが、陰茎形成術を施行した 8例はい

ずれも-2SD 前後と新陰茎のサイズは小さいことを報告している。 

 

有害事象(合併症)の発現 

Massanyi ら 2は、術後早期合併症として組織壊死 1例、前腕神経腫 1例を認めた

とあるが、膀胱外反症を含めた全 10 例の報告であり、総排泄腔外反症例に起こっ

たかどうかは不詳である。長期合併症は認めていない。 



 163

Husmann ら 4)は 8例に陰茎形成術を行い、尿道皮膚瘻 1例、難治性尿道狭窄 2例を

認めた。 

 

【まとめ】 

「男性外性器形成術は QOL を改善するか？」という CQ を考察するにあたり、①性

交障害の発生、②妊孕性、③整容性の改善、④有害事象（合併症）の発現という 4

つの視点から分析を行った。エビデンスの高い文献はなく、陰茎形成術の術式や

術後の評価について述べられているものは 2篇のみであった。 

Massanyi ら 2)の論文では今回の論文の中で一番陰茎形成術に特記した論文であ

り、外観的な満足度は得られたようだが、性交や妊孕性までは評価されていなか

った。しかし、形成術を行った全例で陰茎の性的感覚を有し、性的絶頂を得るこ

とが可能であったとされ、機能的にも満足のいく結果であると考えられる。 

Husmann ら 4)は精液検査まで行っていた唯一の論文であり、精液検査では通常の

数と運動性を認めたため、将来的な人工授精等による妊孕性を期待できる結果で

あった。しかし、筆者たちは結論としては性交率の問題から女性への性転換を勧

めていた。 

Massanyi ら 2)は他の文献よりも新しく、前腕フリーフラップによる術式も新しい

ものと考える。外観・性的感覚と言う面においては QOL を改善していると言え

る。性交や妊孕性についてはこれからの報告が待たれる。 

以上より、今後この術式が男性外性器形成術の標準術式になるようであれば、総

排泄腔外反症患者の QOL を改善する可能性が期待される。しかし現段階では QOL

を改善するとまでは言いきれない。 

 

【採用文献】 

1． Vliet, R., et al. (2015). "Clinical outcome of cloacal exstrophy, current status, 

and a change in surgical management." Eur J Pediatr Surg 25(1): 87-93. 

2． Massanyi, E. Z., et al. (2013). "Radial forearm free flap phalloplasty for penile 

inadequacy in patients with exstrophy." J Urol 190(4 Suppl): 1577-1582. 

3． Lund, D. P. and Hendren (2001). "Cloacal exstrophy: a 25-year experience 

with 50 cases." J Pediatr Surg 36(1): 68-75. 

4． Husmann, D. A., et al. (1989). "Phallic reconstruction in cloacal exstrophy." 

J Urol 142(2 Pt 2): 563-564; discussion 572. 
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総排泄腔外反症 CQ6 

推奨提示 

CQ6 女性は妊娠・出産が可能か？ 

推奨文 女性（46,XX）における妊娠・出産については、報告も極め

て少なく、非常に困難である。さらに、周産期に消化管や尿

路の合併症が生じうるので、より慎重な妊娠・分娩管理を要

することも考慮すると、安易に妊娠・出産は勧められない。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ6のPICOにおいて、２次スクリーニングで2報告のみが該当した。しかし、エ

ビデンスレベルの高いものは全くなく、1篇の論文が症例集積、1篇の論文が症例

報告であった。さらに、2次スクリーニングにおいて、症例集積の論文に引用され

た文献の1篇(症例集積)において妊娠・出産報告が1例みられ、本CQに関する記載

があるため採用した。 

 

【症例集積の評価】 
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文献スクリーニングを行い、妊娠・出産に対する評価項目が以下の視点で行われ

ていた。すなわち、 

 ① 性交障害の発生 (害)、 ② 妊娠 (益)、 ③ 出産 (益)、 ④ 整容性の改

善 (益)  

である。それぞれについては、 

①  性交障害の発生 (害) 

Naiditch JA らは、重複腟片側膣切除術または腟中隔切除術を施行した14例およ

び腸管利用造腟術を施行した2例の計16例中、思春期以降の12例で、性交可能との

情報が得られたのは3例のみであったと述べている。Mathews RI らは、性器手術

を受けた18歳以上の3例のうち2例は性交に満足していると記載している。 

②  妊娠 (益) および ③ 出産 (益) 

Naiditch JA らは、子宮に対する手術歴がなく、腟中隔切除術あるいは片側腟切

除のみ施行された１例が妊娠したが、妊娠11週で流産したと報告している。 

Gezer Aらは、自然妊娠後に妊娠20～36週まで妊娠管理をして出産に至った21歳の

症例を報告している。妊娠中は尿路感染症や水腎症がみられ治療を要している。

この症例の内・外性器異常としては重複腟、重複子宮口だが単角子宮で、片側卵

巣・卵管は欠損であった。その他、17歳頃に回腸利用膀胱拡大術および導尿路作

成術と、複数回の肛門形成術が施行されていた。出産時には、胎児仮死のため帝

王切開を施行されたが、腹腔内癒着や、膀胱拡大術による再建部位の損傷を避け

るため、臍上部までの正中切開による古典的子宮切開が必要であった。 

 Mathews RI らは、思春期以降の3例のうち1例が妊娠・出産に至ったと報告して

いる。出産は帝王切開を要し、Kochパウチの穿孔と分娩後の子宮脱を合併し、便

失禁や尿路ストーマの失禁もみられたとしている。 

④ 整容性の改善 (益) 

 性器手術に関しての記載があるものの整容性に関する記載がみられる論文はな

く、整容性の改善については不明である。 

 Mathews RI らは、性器手術を受けた5例中、18歳未満の2例では、性器外観に不

満足であることや尿路ストーマがあるといった理由で、性的行動に積極的ではな

いと記載している。 

 

【推奨作成】 

 「女性は妊娠・出産が可能か」というCQを考察するにあたり、①性交障害の発

生 (害)、②妊娠 (益)、③出産 (益)、➃整容性の改善 (益)という4つの視点から

分析を行った。検討対象としうる文献がエビデンスレベルの低い3篇のみであり詳
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細な検討は不可能であったが、報告自体が少ないことおよびその内容から、エビ

デンス総体は限定的ながら効果の推定を判定しうる（C）と総括した。推奨度に関

しても、報告例が妊娠3例（出産2例）のみと非常に少ないことおよびその内容か

ら、総合的にみると妊娠・出産が極めて困難なことを示していると考えられる点

でコンセンサスの一致を得たので、総排泄腔外反症の女性は安易に妊娠・出産を

計画すべきでないとの弱い推奨レベルの設定に至った。 

 

【まとめ】 

 総排泄腔外反症の女性は、内・外性器異常の合併や下部消化管・膀胱の複数回

手術、あるいはストーマを有することが多い。そのため、妊娠から出産に至るす

べての過程、すなわち、性交・妊娠の成立・妊娠の維持・出産・出産後のすべて

において大きな困難を伴うと考えられる。 

 妊娠・出産の可能性については、妊娠から出産に至るすべての過程においてリ

スクが高いことを認識した上で、経験豊富な産科医と外科医が協力して詳細な検

討がなされた後に妊娠成立を推奨するという慎重さが必要である。 

 子宮手術の有無によっては妊娠可能な場合もあることから、可及的に内性器切

除手術は回避するのが妥当である。 

 

【参考文献】 

1）Naiditch JA, et al. Fate of the uterus in 46XX cloacal exstrophy patients J 

Pediat Surg 2013 48(10) 2043-2046 

2） Gezer A, et al. Spontaneous pregnancy and birth with corrected cloacal 

exstrophy. Acta Obstet Gynecol Scand 2011 90(4) 413-414 

3） Mathews RI, et al Urogynaecological and obstetric issues in women with the 

exstrophy-epispadias complex BJU Int 2003 91(9) 845-849 

 

CQ6 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の女性が、妊娠・出産を望めるかについて、網羅的な文献検索

（システマティックレビュー）を行い国内外の報告を調査したところ、国外で妊
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娠例が 3 人報告されているのみで極めて少ないことがわかりました。この 3 人の

中で出産できたのは 2 人で、ともに帝王切開を要しました。 

 総排泄腔外反症の女性は、内・外性器の状態や、複数回の腹部手術、腹部にス

トーマがあることなどから、妊娠の成立と維持・出産のすべてにおいて大きな困

難が伴います。また、流産や母体合併症をおこす恐れもあります。システマティ

ックレビューの結果とあわせますと、妊娠・出産は極めて困難と言わざるを得ま

せん。 

 妊娠・出産の可能性について知りたい時や妊娠を希望する時には、まずこの疾
患について専門的な知識と豊富な経験を有する産婦人科医と小児外科・泌尿器科
医の詳細な診察を受けてください。 
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CQ6 定性的システマティックレビュー 

CQ 6 女性は妊娠・出産が可能か？ 

P 総排泄腔外反症 女性  

I 妊娠・出産あり 

C 妊娠・出産なし 

臨床的文脈 女性の場合、内性器は双角に分離し腟・子宮再建術が必要であ

る。腟は矮小であるため、小腸や膀胱で代用して腟形成術を行

う。形成した腟での性交障害の有無や人工受精も含めた妊孕性に

ついては不明瞭である。 

 

O1 性交障害の発生 

非直接性のま

とめ 

性交障害を詳細に記載している2論文では、非直接性は低かった。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 性交障害の頻度は高い。 

 

O2 妊娠 

非直接性のま

とめ 

妊娠を記載している３論文中2編では、非直接性は低かった。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 妊娠にもかなりの困難が伴う 

 

O3 出産 

非直接性のま

とめ 

出産を記載している2症例報告では、非直接性は低かった。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例報告のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 
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非一貫性その

他のまとめ 

症例報告のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 過去の泌尿生殖器治療のため帝王切開の危険性が高い。 

 

 

O4 整容性の改善 

非直接性のま

とめ 

アウトカムにしていない症例集積で、非直接性は高い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 整容性が悪いと考えている女性が多い。 

 

CQ6 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

 最初に総排泄腔遺残症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

1878 篇、邦文 189 篇が検索された。欧文 1878 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次

スクリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌から

の検索により、欧文 75 篇と邦文 10 篇の文献が検索された。これらの文献の 2次

スクリーニングで欧文 45 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 2篇が本 CQ に対す

る対象文献となった。 

【文献のレビュー】 

システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものは全くな

く、1篇の論文が症例集積、1篇の論文が症例報告であった。3次スクリーニング

において、症例集積の論文に引用された文献の 1篇(症例集積)において妊娠・出

産報告が 1例みられ、本 CQ に関する記載があるため採用した。また、症例報告の

論文には 1篇の引用文献(症例報告)に出産報告 1例がみられたが、読み解くと総

排泄腔外反症に該当する症例ではない(腹壁異常と膀胱外反の手術既往のある外陰

部異常・腟口狭窄症例である)ため、本 CQ の対象論文に値しないと判断した。従

って、本 CQ に対する推奨文の検討においては欧文 3篇の症例集積および症例報告

における結果・考察を統合し、エビデンスには乏しいが、推奨文を作成するのに

有用と思われるものをレビューデータとして記載することとする。 
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【症例集積の評価】 

文献スクリーニングを行い、妊娠・出産に対する評価項目が以下のようないく

つかの視点で行われていることが判明した。 

性交障害の発生 (害) 

妊娠 (益) 

出産 (益) 

整容性の改善 (益) 

これらの視点で総排泄腔外反症の女性における妊娠・出産の可能性に関してまと

めた。 

 

性交障害の発生 (害) 

Naiditch ら 1)は、重複膣に対して片側膣切除術または膣中隔切除術を施行した

14 例および腸管利用造膣術を施行した 2例の計 16 例中、思春期以降の 12 例全例

で解剖学的には性交可能であるべきだが、性交可能との情報が得られたのは 3例

のみであったと述べている。 

Mathews ら 3)は、性器手術を受けた 5例中、18 歳以上の 3例のうち 2例は尿路

ストーマがあるものの性交に満足しているが、1例は子宮脱と性交に伴う不快感の

ために性交を止めていると記載している。 

 

妊娠 (益) 

Naiditch ら 1)によると、子宮に対する手術歴(重複膣や萎縮・矮小膣に対する半

切除術または全摘出術)がなく、膣中隔切除術あるいは片側膣切除のみ(自己膣に

よる膣再建術を)施行された症例のうち１例が妊娠したが、妊娠 11 週で流産して

いる。 

Gezer ら 2)は、妊娠 20～36 週まで妊娠管理をして出産に至った 21 歳の症例を報

告している。この症例の内・外性器異常としては重複膣、重複子宮口だが単角子

宮(双角ではない)、左卵巣・卵管の欠損がみられ、膀胱結腸外反に対しては膀胱

閉鎖術および人工肛門造設術を施行され、17 歳頃に回腸利用膀胱拡大術および導

尿路作成術を施行された。また、直腸膣前庭瘻に対しては 2歳頃に後方矢状切開

による直腸肛門形成術後に人工肛門閉鎖を施行されたが、7歳頃に腸管拡張のため

回腸瘻造設および後方矢状切開による直腸肛門形成術の再施行ならびに膣尿道形

成術(および膣中核切除術)を施行された。この症例は自然妊娠であるが、妊娠中

に尿路感染症や水腎症がみられ治療を要した。 
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 Mathews ら 3)は、思春期以降の 3例のうち 1例が妊娠・出産に至ったと報告して

いる。この症例では尿路・消化器の既往手術や施行された性器手術についての詳

細な記載はなく、妊娠中の経過も特には記載されていない。 

 

出産 (益) 

 Gezer ら 2)が報告した出産に至った 21 歳の症例では胎児仮死のため帝王切開を

施行されたが、既往の複数回手術による腹腔内癒着があり、臍下部には膀胱拡大

術などによる再建部位があるため、再建部位を損傷しないように臍上部までの正

中切開により古典的な子宮切開が必要であった。 

 Mathews ら 3)が報告した出産に至った症例では帝王切開を施行されたが、Koch

パウチの穿孔と分娩後の子宮脱を合併し、さらに便失禁や尿路ストーマの失禁も

みられ増悪した。 

 

整容性の改善 (益) 

 性器手術に関しての記載があるものの整容性に関する記載がみられる論文はな

く、整容性の改善については不明である。 

 Mathews ら 3)は、性器手術を受けた 5例中、18 歳未満の２例では、性器外観に

不満足であることや尿路ストーマがあるといった理由で、性的行動に積極的では

ないと記載している。 

 

【まとめ】 

「女性は妊娠・出産が可能か」という CQ を考察するにあたり、①性交障害の発

生 (害)、②妊娠 (益)、③出産 (益)、➃整容性の改善 (益)という 4つの視点か

ら分析を行った。エビデンスの高い論文はなく、妊娠・出産に至った症例を記載

している文献が 3篇しかなかった。 

妊娠の報告例は 3例しかみられず、1例は流産となり、2例は帝王切開によって

出産に至った。以上のように総排泄腔外反症の女性における妊娠・出産の報告は

極めて稀少であり、妊娠・出産は可能ではあるものの非常に困難であると言わざ

るをえない。また、妊娠中・分娩後には消化管や尿路の合併症が生じうるので、

より慎重な妊娠・分娩管理を要することも強調されるべき点である。 

子宮手術の有無による妊娠の可能性についての検討では、総排泄腔外反症の女

性に対しては妊娠可能な症例もあるので可及的に内性器切除手術は回避するのが

妥当としながらも、出産に至った症例の報告があるからといって出産を一辺倒に

推奨するには不適切であると述べている。出産に関してはリスクが高いことを認
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識した上で、経験豊富な産科医と外科医が協力して詳細な検討がなされた後に妊

娠成立を推奨するという慎重さが必要であるとしている。 

整容性の改善 (益)に関しては詳細な記載がないことから評価不能である。 

以上より、妊娠・出産の可能性という視点から検討した結果、総排泄腔外反症

の女性が妊娠・出産に至ることは稀ながら可能であるが、極めて困難であること

が判明した。 

 

【採用文献】 

1． Naiditch, J. A., et al. (2013). "Fate of the uterus in 46XX cloacal exstrophy 

patients." J Pediatr Surg 48(10): 2043-2046. 

2． Gezer, A., et al. (2011). "Spontaneous pregnancy and birth with corrected 

cloacal exstrophy." Acta Obstet Gynecol Scand 90(4): 413-414. 

3． Mathews, R.I., et al. (2003). “Urogynaecological and obstetric issues in 

women with the exstrophy-epispadias complex.” BJU Int 91(9): 845-849. 

 

CQ6 Future research question 

総排泄腔外反症の女性が妊娠・出産に至った症例報告数が少ないため流産とな

る確率や妊娠中・分娩後の合併症発生の確率が不明であり、また、思春期以降の

症例が性交障害のために妊娠・出産に至らないのかについても報告がなく、今後

の検討課題である。 
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MRKH 症候群 CQ1 

推奨提示 

CQ1 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）思春期以降の女性の無月経症に対して、MRI 検

査によって診断が確定されなかった場合に腹腔鏡検査をする

ことを提案する。しかし、思春期以前の小児に関しては現時

点では本 CQ に対する推奨を提示することは難しい。 

エビデンスの強さ C（弱い） 

推奨の強さ なし 

 

推奨作成の経過 

【文献検索とスクリーニング】 

文献検索の結果、MRI検査との優劣を論じる観察研究の論文が２編あることが判明

した。 

 

【観察研究の評価】 

Lermannらの報告によると本疾患が疑われた138例について腹腔鏡検査がおこなわ

れた71例と、非施行例67例を比較した結果、子宮・附属器の診断においてMRI検査

の方が診断率が高いという結果を示した。また腹腔鏡検査では子宮頸部や膣の評

価は困難であることも指摘している。Pompiliらは、無月経を主訴とした思春期以

降の患者58例のうちMRIで診断された56例について術前に腹腔鏡検査を施行した41

例と施行しなかった15例を比較検討し、MRIの診断率の優位性を示している。 
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【推奨作成】 

推奨作成にあたってまず考慮したのは、腹腔鏡検査をすることの必要性を論じた

論文が２編しかなかった点と、これらの論文は観察研究であることからエビデン

スレベルは非常に低いと考えられることである。またこの２編の論文は思春期以

降の患者に対する研究と考えられるので、思春期以前の小児に関するエビデンス

はないと考えられた。そこで思春期以前の小児に関しては現状ではエビデンスが

ないため推奨を提示しないことにした。 

 

【まとめ】 

思春期以前の小児に関しては腹腔鏡検査が必要かどうかの推奨はできない。 

 

【参考文献】 

1．Lermann J, et al. Comparison of different diagnostic procedure for the staging 

of malformations associated with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome. Fetil 

Steril 96: 156-159, 2011.  

2. Pompil G, et al. Magnetic resonance imaging in the preoperative assessment of 

Mayer-Rokitanski-Kuster-Hauser syndrome. Eur. Radiol. 24: 1621-1627, 2014. 

 

CQ1 一般向けサマリー 

 エビデンスは弱いものの MRKH 症候群の診断には、思春期以降の無月経に対して

は MRI 検査が勧められる。しかし、MRI 検査で診断が確定しなければ腹腔鏡検査を

することが弱く推奨される。一方思春期前の小児に対しては現状ではエビデンス

はなく、腹腔鏡検査が必要かという問いに対する推奨文は作成できないと判断さ

れた。 
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MRKH 症候群 CQ1 定性的システマティックレビュー 

CQ 1 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

P MRKH 症候群症例  

I 腹腔鏡検査あり 

C 腹腔鏡検査なし 

臨床的文脈 腟内側2/3と子宮欠損の確定診断に腹腔鏡は有用であるが、MRIや

超音波検査などは、どの程度有用であるか。 

 

O1 腹腔鏡検査の必要性 

非直接性のま

とめ 

MRIの有用性を検討している2論文では、非直接性は低かった。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント MRI 検査のほうが腹腔鏡検査より診断能が高いとされている。 

 

CQ1 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔外反症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

556 篇、邦文 136 篇が検索された。欧文 556 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次ス

クリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの

検索により、欧文 105 篇と邦文 9篇の文献が検索された。これらの文献の 2次ス

クリーニングで欧文 35 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対する

対象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

 システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものは全くな

く、すべての論文がコホートもしくは後ろ向きコホート研究であった。2次スクリ

ーニングにおいて、5篇の欧文文献のうち 2篇においてのみ腹腔鏡の有用性につい

て検討されていた。従って、本 CQ に対する推奨文の検討においては欧文 2篇にお

ける結果、考察を統合し、エビデンスには乏しいが、推奨文を作成するのに有用

と思われるものをレビューデータとして記載することとする。 
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【症例集積の評価】 

文献スクリーニングを行い、確定診断のための腹腔鏡検査に対する評価項目は以

下の視点で行われていることが判明した。 

腹腔鏡検査の必要性 

この視点で確定診断のための腹腔鏡検査に関してまとめた。 

 

Lermann ら 1）は腹腔鏡検査施行 71 例、非施行 67 例を対象として検討した。子宮

において腹腔鏡 と MRI, 超音波検査(US), clinical examination(CE)を、付属器

において腹腔鏡 と US を比較し、κ係数で評価した結果、いずれも腹腔鏡に対

し、子宮ではＭＲI 0.93, US 0.83 , CE 0.83、付属器ではＭＲI 0.68, US 0.37

であった。なお、腟、子宮頚部は腹腔鏡では評価不能であり MRI もしくは CE と US

の組み合わせで診断可能であった。   

Pompili ら 2）は、無月経を主訴にした 14 から 30 歳の症例 58 例のうち MRI で診断

された 56 例について、術前腹腔鏡検査施行 41 例、術前非施行 15 例を対象として

MRI と比較、検討しているが、MRI の MRKH の診断そのものは 100%の sensitivity, 

specificity であった。また MRI における Müllerien buds の検出率は 81.4%

（k=0.55, FAIR）であった。 

 

【まとめ】 

 「確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？」という CQ を考察するにあたり、①

腹腔鏡検査の必要性 という視点から分析を行った。エビデンスの高い論文は全

く見つからず、腹腔鏡の必要性を記載している文献は 2篇（Lermann ら 1）および

Pompili ら 2））しかなかった。 

 Lermann ら 1)は正確な解剖学的評価は腹腔鏡のみで可能であると指摘している

が、腟、子宮頚部の評価は腹腔鏡では困難であり、その他の内性器においても MRI

の診断率がかなり高い結果となっている。Pompili ら 2)は MRKH の診断そのものは

MRI で可能であり、腹腔鏡に比べ MRI は安価で侵襲度も低いことを指摘してい

る。 

 以上より子宮頚部などの評価は腹腔鏡では困難であり、MRI が有用な検査の一つ

と考えられる。ただし、Lermann ら 1) の文献には対象年齢の記載がなく、Pompili

ら 2)は 14 歳から 30 歳（平均 20.9 歳）であり、小児期の診断を考察するには不十

分である。 

 

【採用論文】 
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1. Lermann, J., et al. (2011). "Comparison of different diagnostic procedures 

for the staging of malformations associated with Mayer-Rokitansky-Kuster-

Hauser syndrome." Fertil Steril 96(1): 156-159. 

2. Pompili, G., et al. (2009). "Magnetic resonance imaging in the preoperative 

assessment of Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome." Radiol Med 

114(5): 811-826. 

【不採用文献】 

3. Preibsch, H., et al. (2014). "Clinical value of magnetic resonance imaging in 

patients with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser (MRKH) syndrome: 

diagnosis of associated malformations, uterine rudiments and intrauterine 

endometrium." Eur Radiol 24(7): 1621-1627. 

4. Strubbe, E. H., et al. (1993). "Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome: 

distinction between two forms based on excretory urographic, sonographic, 

and laparoscopic findings." AJR Am J Roentgenol 160(2): 331-334. 

5. Bailez, M. M. (2007). "Laparoscopy in uterovaginal anomalies." Semin 

Pediatr Surg 16(4): 278-287. 
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MRKH 症候群 CQ2 

推奨提示 

CQ2 鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は有用か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術

は，選択肢のひとつとして考慮されるべき治療法である。 

エビデンスの強さ  D（とても弱い） 

推奨の強さ  なし 

 

推奨作成の経過 

 MRKH症候群はMüller管の発生異常が原因で、腟の上部2/3と子宮の発達異常を生

じた病態で、合併奇形を伴わないType1と、腎欠損、馬蹄腎、椎体異常、多指症、

直腸肛門奇形などを合併するType2に大別される。Type1では第二次性徴が認めら

れるため思春期以降に診断されることが多く、一般的に性交渉を可能にするため

の造腟術は10代後半以降に施行される。一方、Type2は合併奇形の精査の過程で発

見されることが多い。合併奇形の中でも，直腸肛門奇形では鎖肛に対する早期の

手術が必要であり、鎖肛根治術時に同時に造腟術を施行するか、あるいは，二期

的に思春期以降に造腟術を施行するか、に関しては明らかになっておらず、「鎖

肛合併症例（typeII）での小児期の腟形成術は有用か？」というCQにおける推奨

は不明である。これを評価するために、性交渉の獲得を益として、小児期の腟形

成術の有用性を整理した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

CQ2のPICOにおいて、文献検索により欧文58篇が検索され、これらに対して1次ス

クリーニングを行い、5篇の欧文が本CQに対する2次スクリーニングの対象文献と

なった。上記CQについて比較検討した研究は、介入研究・観察研究ともに認めら
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れなかった。そのため、MRKH症候群鎖肛合併例に対して造腟術を施行した症例集

積論文を検討した。 

 

【症例集積論文の評価】 

直腸肛門奇形を合併したMRKHを検討した論文1-3)では、多くは出生直後に人工肛門

造設術を行い、その後の根治術時に同時に造腟術を施行していた。代用腟として

は、直腸前庭瘻、S状結腸、回腸などを用いていた。長期的な評価が得られている

症例はわずかであるが、2例で正常な性交渉が得られており、また、代用腟の狭窄

に対して拡張術を要した症例が１例あると報告されている。検討した文献からは

造腟術施行の適切なタイミングについて明らかにすることはできなかった。 

 

【推奨作成】 

鎖肛合併症例（typeII）での小児期の腟形成術は、性交渉の有無や造設した腟の

再狭窄などに関して長期的な予後が得られていない、一方、鎖肛根治術後の思春

期以降の二期的な腟造設に関しては、造腟に腸を利用することが多いため、鎖肛

手術による腸管癒着が二期的手術に影響する可能性が高いと推測される。以上よ

り、造腟術施行の適切なタイミングは明らかではないが、エビデンスは低いもの

の、鎖肛合併症例（typeII）における小児期の腟形成術は選択肢のひとつとして

考慮されるべき治療法である、と考えられる。 

 

【まとめ】 

「鎖肛合併症例（typeII）での小児期の腟形成術は有用か？」というCQに対する

適切な回答を得ることはできなかった。今後は、小児期に腟形成術を行った場合

の、術後早期合併症（縫合不全など）、術後遠隔期合併症（腟狭窄など）、そし

て思春期以降の性交渉の可能性、性交渉の満足度など、長期予後の集積が望まれ

る。また、二期的手術を施行する場合には、腸管の癒着に注意して術式を選択す

る必要があることを考慮すべきである。 

 

【参考文献】 

1) Levitt, MA. Et al. (1998) Rectovestibular  fistula  with absent vagina: a unique  

anorectal malformation. J Pediatr Surg 33(7): 986-989; discussion 990.  

2) Levitt, MA. et al. (2009). Rectovestibular fistula - rarely recognized associated 

gynecologic anomalies. J Pediatr Surg 44(6): 1261-1267; discussion 1267.  
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3) Wester, T, et al. (2012). Vaginal agenesis or distal vaginal atresia associated 

with anorectal malformations. J Pediatr Surg 47(3): 571-576. 

 

CQ2 一般向けサマリー 

 Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser症候群（Type II）の患者さんにおいて、小児

期の腟形成術が有用かどうか、という点に関しては明らかなエビデンスを得るこ

とができませんでした。小児期に腟形成を行った報告は散見されますが、いずれ

も長期的な成績を得るには至っておりません。 
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MRKH 症候群 CQ2 定性的システマティックレビュー 

CQ 2 鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は有用か？ 

P MRKH 症候群症例  

I 小児期の腟形成術 

C 小児期以降の腟形成術 

臨床的文脈 腟形成術式：TypeⅠとⅡにより診断時期が異なり、さらに腟形成

に対する手術時期、術式も異なってくる。診断時年齢に応じた手

術適期や術式を検討する。 

 

O1 手術時年齢と月経血流出路障害 

非直接性のま

とめ 

年齢と手術術式で合併症を検討した論文はなく、非直接性は高

い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 年齢により造腟術の方法が異なる。 

 

CQ1 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔外反症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

556 篇、邦文 136 篇が検索された。欧文 556 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次ス

クリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの

検索により、欧文 13 篇と邦文 1篇の文献が検索された。これらの文献の 2次スク

リーニングで欧文 70 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対する対

象文献となった。 

 

【文献のレビュー】 

上記 CQ について比較検討した研究は、介入研究、観察研究ともに認められなかっ

た。そこで鎖肛合併症例の MRKH 症候群に対して造腟術を施行した症例集積論文を

検討した。 

 

【症例集積の評価】 
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MRKH 症候群は Müller管の発生異常が原因で腟の上部 2/3 と子宮の発達異常を生

じた病態で、合併奇形を伴わない Type1 と、腎欠損、馬蹄腎、椎体異常、多指

症、直腸肛門奇形などを合併する Type2 に大別される。 

Type1 では第二次性徴は得られるため小児では診断されず、通常は原発性無月経

または性交障害を主訴に思春期以降に産婦人科を受診し診断される。性交渉を可

能にするために 10 代後半から 20 代前半に造腟術が施行されることが多い。 

その一方で Type2 では合併奇形の精査の過程で発見されることが多い。合併奇形

に対して小児期に外科手術が必要であることが多く、特に直腸肛門奇形では早期

の手術が必要となるため、同時に造腟術を施行するかまたは待機的に思春期以降

で手術をするか議論の余地がある。 

直腸肛門奇形を合併した MRKH 症例 8例を検討した論文 1）では全例生後すぐに

Colostomy（人工肛門形成術）施行後に当該施設に紹介となり生後 2か月で

Colostomy 閉鎖時に DistalRectum を用いて造腟術が施行された。腟の再狭窄に関

しての記述はないが、8例中 2例は思春期に達しており 1例では問題なく性交渉が

得られているとのことである。腟形成の適切なタイミングは不明とする一方で、

早期での診断は不可欠であると論じている。紹介時点では 8例中 6例が MRKH と診

断されておらず、直腸肛門奇形が発見されたときには必ず内性器の評価をするこ

とで診断が遅れることを避ける必要があることが強調されている。 

鎖肛に腟欠損を合併した 20 例を検討した論文 2）では診断や手術の施行時期は明

示されなかったが、幼小児期に合併奇形の根治術と同時に造腟術が施行された

（材料は Distal Rectum12 例、Sigmoid6 例、Terminal Ileum2 例）。長期予後に

関しての記述はなく性交渉を経験した例は見当たらなかったため再狭窄などのト

ラブルは論じられていない。ここでも鎖肛症例では造腟に腸を利用することが多

く二期的手術では腸の癒着が問題となり、周術期合併症を予防する観点からは幼

小児期での同時手術が望ましいとしながらも、造腟術施行の適切なタイミングは

不明としている。 

 

 また鎖肛を合併した MRKH7 例を報告した論文 5）では、6例が 0 歳で合併奇形と

同時に造腟術を施行した（sigmoid colovaginoplasty または vaginal pull-

through）。最長のフォローをした例で 19 歳であったが性交渉をもった例はなく

腟再狭窄についての記述はなかった。ここでも二期的手術は腹腔内癒着に注意す

る必要があるものの、最適な造腟術のタイミングは不明としている。 

I 型の MRKH に対して思春期以降に造腟術を施行した際も、定期的な性交渉がな

い場合は術後再狭窄が問題となり、自己腟拡張が必須となる。幼小児期では当然
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性交渉を持たないため再狭窄が生じ、思春期以降に再手術が必要となることも多

いがその頻度などを論じた文献は見当たらなかった。今後は再狭窄や性交渉の有

無を含め、早期での造腟術施行症例を検討する必要があると考えられる。 

なお、合併奇形と同時手術ではなく思春期以降に造腟術を施行する場合、腹腔

内の癒着が懸念される症例では Franz 法（浅い腟をブジ―することで腟を深く形

成する）や William 法（会陰皮膚弁を用いて陥凹を形成し腟に拡張する）などの

腸管を利用しない術式を選択することも考慮する必要がある。 

 

【まとめ】 

 鎖肛合併症例での腟形成のタイミングは現在不明であるが、二期的手術を施行

する場合は癒着に注意して術式を選択する必要があること、また早期に造腟術を

施行した例での腟再狭窄、性交状態など長期予後の集積が今後望まれる。 

 

【採用論文】 

1. Levitt,  M.  A.,  et  al.  (1998).  "Rectovestibular  fistula  with absent 

vagina: a unique  anorectal malformation."  J Pediatr Surg 33(7): 986-989; 

discussion 990.  

2. Levitt, M. A., et al. (2009). "Rectovestibular fistula--rarely recognized 

associated gynecologic anomalies." J Pediatr Surg 44(6): 1261-1267; 

discussion 1267.  

3. Lima, M., et al. (2010). "Vaginal replacement in the pediatric age  group:  a  

34-year  experience  of  intestinal  vaginoplasty  in children and young 

girls." J Pediatr Surg 45(10): 2087-2091.  

4. Ruggeri,   G.,   et   al.   (2012).   "Vaginal   malformations:   a 

proposed  classification  based  on  embryological,  anatomical  and 

clinical criteria and their surgical management (an analysis of 167 cases)." 

Pediatr Surg Int 28(8): 797-803. 

5. Wester, T., et al. (2012). "Vaginal agenesis or distal vaginal atresia  

associated  with  anorectal  malformations."  J  Pediatr  Surg 47(3): 571-

576. 
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MRKH 症候群 CQ3 

推奨提示 

CQ3 痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 

推奨文 痕跡子宮を小児期には摘出しないことを提案する。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser 症候群（MRKH）では、原則としてMüller管由来

の子宮、卵管および腟が欠損しており、無月経の精査の過程で思春期に診断され

ることが多い。しかし、なかには痕跡子宮を伴い骨盤痛などを訴える症例もあ

る。特に鎖肛を合併したMRKHは新生児期、乳児期に診断されるため、痕跡子宮に

対する小児期の介入の是非が問われることになる。そのような背景から” 痕跡子

宮は小児期に摘出すべきか”をCQとしてとりあげた。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

本CQに対して、欧文77篇、邦文29篇の文献が検索された。これらに対して1次スク

リーニングを行い、5篇の欧文が本CQに対する2次スクリーニングの対象文献にな

った。3篇の論文が症例集積、2篇が症例報告であった。１篇の症例集積は本CQに

関連性は低く、参考にとどめた。 

 

【症例集積の評価】 
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本CQの痕跡子宮を小児期に摘出すべきかについて、直接的に言及する文献報告は

得られなかった。痕跡子宮を有するMRKH症例は有さない症例に比べて思春期以降

に骨盤痛を発症するリスクが高く（相対危険度2.33）、子宮内膜が同定される症

例はさらにリスクが高いこと（相対危険度3.57）、さらに子宮内膜を有する痕跡

子宮を摘出することにより骨盤痛は全例で消失したことが報告されている(文献

１，２)。ただし、手術に当たっては尿路系などの他臓器損傷や癒着性イレウスな

どの合併症のリスクがあること、内性器の状況によっては痕跡子宮と腟の吻合に

よる経血路の再建法も選択できること(文献３）、一方、手術の前段階としてホル

モン療法が有効な場合があること、などの報告もあった。 

【推奨作成】 

痕跡子宮（とくに子宮粘膜ありの場合）は骨盤痛の原因となったり、筋腫が発症

することがあるため、子宮摘出を検討すべきであるが、思春期前にその必要性を

判断するのは困難であること、子宮摘出には尿路系など他臓器組織の損傷や術後

癒着性イレウスなどのリスクを伴うこと、痕跡子宮腟吻合による再建法を選択で

きる場合があること、などを考慮すると、小児期の痕跡子宮摘出の意義は見いだ

せなかった。 

 

【まとめ】 

小児期におこなう予防的な痕跡子宮摘出を検討した報告はない。子宮留血症や筋

腫など有症状例に対する子宮摘出の症例報告や集積から判断せざるを得ない。よ

って小児期の痕跡子宮摘出を積極的にサポートするエビデンスはない。 

 

【参考文献】 

1. Will, M. A., et al. Surgical pearls: laparoscopic removal of uterine remnants in 

patients with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome. J Pediatr Adolesc 

Gynecol. 2013, 26(4), 224-227. 

2. Marsh, C. A., et al. Uterine remnants and pelvic pain in females with Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome. J Pediatr Adolesc Gynecol. 2013, 26(3), 

199-202. 

3. Raudrant, D., et al. Laparoscopic uterovaginal anastomosis in Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome with functioning hornFertil Steril. 2008, 90(6), 

2416-2418. 
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4. Erman Akar, M., et al. Assessment of women who applied for the uterine 

transplant project as potential candidates for uterus transplantation. J Obstet 

Gynaecol Res. 2015, 41(1), 12-16. 

5. Troncon, J. K., et al. Endometriosis in a patient with mayer-rokitansky-kuster-

hauser syndrome. Case Rep Obstet Gynecol. 2014, 376231, 1-4. 

 

CQ3 一般向けサマリー 

 Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser 症候群が小児期に診断され、かつ痕跡子宮が

認められた場合に、合併症の予防目的で小児期に痕跡子宮を摘出する意義はみい

だされませんでした。思春期以降において検討することが望まれます。 
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MRKH 症候群 CQ3 定性的システマティックレビュー 

CQ 3 痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 

P MRKH 症候群症例  

I 小児期の痕跡子宮摘出施行 

C 小児期の痕跡子宮摘出非施行 

臨床的文脈 痕跡子宮の摘出は必要か？痕跡子宮の状態により、将来の出産の

可能性の有無が左右されるのかどうか検討し知っておくことは、

患児あるいは保護者にICする上でも非常に重要な問題点である。 

 

O1 痕跡子宮による合併症 

非直接性のま

とめ 

症例蓄積の2論文では、痕跡子宮による合併症が詳細に記述され非

直接性は低い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 痕跡子宮に MRI で子宮内膜が観察される場合に、合併症の発現が

高いと考えられる。 

 

CQ3 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔外反症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

556 篇、邦文 136 篇が検索された。欧文 556 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次ス

クリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの

検索により、欧文 77 篇と邦文 29 篇の文献が検索された。これらの文献の 2次ス

クリーニングで欧文 62 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対する

対象文献となった。 

 

【文献レビュー】 

 システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものはなく、3

篇の論文が症例集積、2篇が症例報告であった。１篇の症例集積は本 CQ に関連性

は低く、参考にとどめた。本 CQ の痕跡子宮を小児期に摘出すべきかについて、直

接的に言及する報告は得られなかった。従って本 CQ に対する推奨文の検討におい

ては、欧文 4篇の症例集積、症例報告における結果、考察を統合し、エビデンス
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には乏しいが、推奨文を作成するのに有用と思われるものをレビューデータとし

て記載した。 

 

【症例集積の評価】 

 文献スクリーニングを行い、MRKH 症候群症例における痕跡子宮の摘出につい

て、以下のような視点から検討されていることが判明した。 

① 痕跡子宮に起因する骨盤痛と発症リスク 

② 痕跡子宮摘出の適応と効果 

③ 痕跡子宮摘出以外の治療法 

これらの視点で、本症候群における痕跡子宮は小児期に摘出すべきか（予防的

に摘出す 

べきか）という論点に関してまとめた。  

 

① 本症候群で痕跡子宮を有する(23/48 例、48%)場合、思春期以降に骨盤痛を発症

するリスクは子宮無形成群(25/48 例、52%)との比較で、相対危険度 2.33 と高

値であった 2)。MRI で子宮内膜が同定される群(9/23 例、39%)は 3.57 とさらに

高く、子宮内膜が同定されない群(14/23 例、61%)の相対危険度は 1.53 だった
2)。 

痕跡子宮に子宮内膜が同定される場合、子宮留血症や経血の逆流に伴う子宮

内膜の骨盤内播種による、エンドメトリオーシスを発症しうる。これらが骨盤

痛の原因と述べられている 2)。 

② 痕跡子宮が認められた 14/23 例(61%)に骨盤痛が認められた。9/14 例(64%)に

MRI で子宮内膜が同定され、疼痛は痕跡子宮に起因すると診断された 2)。8/9

例と子宮内膜が同定されない 1例の計 9例に対して、疼痛の改善を目的に痕跡

子宮を摘出した。摘出後は全例で症状は消失した 1),2)。 

③ Marsh ら 1),2)は、痕跡子宮に起因する骨盤痛を有する 9症例に対して、8例にホ

ルモン療法を施行した後に痕跡子宮を摘出し、1例はホルモン療法のみを施行

した。いずれの治療効果も良好だった。ホルモン療法にはピル、LH-RH アゴニ

スト、合成黄体ホルモンなどが含まれていた。 

 

【まとめ】 

予防的に痕跡子宮を摘出した報告はなく、エンドメトリオーシスまたは子宮留

血症による骨盤痛に対して治療されていた。痕跡子宮の摘出後は全例で症状が消
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失した。痕跡子宮の摘出前にホルモン療法を施行されたケースが大半を占め、治

療効果は良好だった。 

思春期以降に施行した MRI で子宮内膜が同定される場合は、骨盤痛の発現リス

クが高い。これより MRI における子宮内膜の有無が、痕跡子宮の予防的摘出に対

する判断材料になる。仮に思春期前に本症候群の診断を受けても、評価の至適時

期は思春期以降になる。したがって小児期に痕跡子宮を摘出する根拠は乏しい。 

痕跡子宮の予防的な摘出により、エンドメトリオーシスや子宮留血症による骨

盤痛は回避される。子宮内膜を有する痕跡子宮を温存した場合、骨盤痛が出現す

る可能性が高い。一方で子宮内膜を有しない痕跡子宮は大半が無症状のため、原

則的に摘出は不要である。 

以上より予防的な痕跡子宮の摘出は、MRI で子宮内膜が同定される場合に検討す

べき事項と考えられる。一方でホルモン療法の治療効果も良好であり、最適な治

療方法に関しては今後の議論が必要である 

。 

【採用論文】 

1. Will, M. A., et al. (2013). “Surgical pearls: laparoscopic removal of uterine 

remnants in patients with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome.” J 

Pediatr Adolesc Gynecol 26(4): 224-227. 

2. Marsh, C. A., et al. (2013). “Uterine remnants and pelvic pain in females with 

Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome.” J Pediatr Adolesc Gynecol 

26(3): 199-202. 

3. Raudrant, D., et al. (2008). “Laparoscopic uterovaginal anastomosis in Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome with functioning horn.” Fertil Steril 90(6): 

2416-2418. 

4. Erman Akar, M., et al. (2015). “Assessment of women who applied for the 

uterine transplant project as potential candidates for uterus transplantation.” J 

Obstet Gynaecol Res 41(1): 12-16. 

【参考論文】 

5. Troncon, J. K., et al. (2014). “Endometriosis in a patient with mayer-rokitansky-

kuster-hauser syndrome.” Case Rep Obstet Gynecol 376231: 1-4. 
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MRKH 症候群 CQ4 

推奨提示 

CQ4 思春期の精神的サポートは必要か？ 

推奨文 MRKH 症候群の精神的サポートは有用であり、介入は適切

に行われるべきである。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ ○1   (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

 2   (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 MRKH症候群の思春期における重要な問題点は、子宮低形成あるいは無形成、腟

低形成のために、無月経、パートナーとの性的健全性達成の可否、妊娠出産が困

難あるいは不可能であるという点である。これらの問題点の改善を益とし、思春

期における精神的サポートの有用性を整理した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

CQ4のPICOにおいて、２次スクリーニングで5篇の論文が該当した。その内訳は、

エビデンスレベルの高いものは全くなく、横断研究4篇、レビュー1篇となった。

レビュー1篇では精神的サポートに関する記載を認め、その引用文献を2篇加え

た。従って、本CQに対する推奨文の検討では、欧文７篇における結果と考察を統

合し、エビデンスには乏しいものの推奨文の作成に有用と思われるものをレビュ

ーデータとして記載した。 
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【症例集積の評価】 

文献スクリーニングから、①MRKH症候群における精神的・性的機能・満足度の評

価 ②MRKH症候群がもたらす精神的不安・障害の評価と精神的サポート、の二つ

の視点があることが判明した。①については無月経や妊娠出産が困難であるとい

う問題に対して手術介入した症例のQOL評価１-４）が行われていた。しかし術前後の

評価を比較した文献はなかった。また、複数の論文で一定して採用されている評

価方法はなかった。評価の結果で共通していた点は、手術的に成功をおさめた症

例であっても、必ずしも患者の精神的・性的機能の満足が得られていないことで

あった。このことから精神的サポートの重要性が指摘されていた。また評価の手

法に関して、より精度の高いスコアリングが求められ、前向き研究の必要性が説

かれている。②については妊娠出産が極めて困難であることで、精神的に強い喪

失状態やネガティブな状況、悲哀の過程があり、精神的サポートの重要性が指摘

されているが、サポートに関して検討された報告は少なく、グループ療法での改

善の報告がみられるのみであった５-７）。また精神的サポートの必要性は指摘にと

どまり、具体的な手法や時期について明確に示した論文はみられなかった。 

 

【推奨作成】 

MRKH症候群における思春期の精神的サポートについては、外科的介入が可能で手

術的には成功した症例であっても精神的満足度は高くなく、不安が高いという結

果が報告され、エビデンスレベルは低いものの、精神的サポートの必要性が指摘

された。 

 

【まとめ】 

多くの論文で外科的介入・治療を行った術後評価としての精神的不安性や性的機

能評価がなされていた。手術的に成功した症例であっても必ずしも精神的・性的

機能の満足が得られていないことが報告され、複数の論文で精神的サポートの重

要性・必要性が指摘されており、思春期の精神的サポートは有用と考えられた。

しかし、エビデンスの高い論文はみられなかった。精神的満足度の評価や精神的

サポートについての介入の手法・時期については今後の検討課題である。 

 

【参考文献】 

1．Liao, L. M., et al. (2011). "Emotional and sexual wellness and quality of life in 

women with Rokitansky syndrome." Am J Obstet Gynecol 205(2): 117-e111-116. 
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2．Labus, L. D., et al. (2011). “Rectosigmoid vaginoplasty in patients with vaginal 

agenesis: sexual and psychosocial outcomes.”  Sex Health 8(3): 427-430. 

3．Fliegner, M., et al. (2014). "Sexual life and sexual wellness in individuals with 

complete androgen insensitivity syndrome (CAIS) and Mayer-Rokitansky-Kuster-

Hauser Syndrome (MRKHS)." J Sex Med 11(3): 729-742. 

4．Communal, P. H., et al. (2003). "Sexuality after sigmoid colpopoiesis in patients 

with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome." Fertil Steril 80(3): 600-606. 

5．Bean, E. J., et al. (2009). "Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome: 

sexuality, psychological effects, and quality of life." J Pediatr Adolesc Gynecol 

22(6): 339-346. 

6．Weijenborg, P. T. M., et al. (2000). "The effect of group programme on women 

with the Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome." Br J Obstet Gynaecol 

107(3): 365-368. 

7．Heller-Boersma, J. G., et al. (2007). "A randomized controlled trial of cognitive-

behavioral group intervention versus waiting-list control for women with 

uterovaginal agenesis (Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome: MRKH)." Hum 

Reprod 22(8): 2296-2301. 

 

CQ4 一般向けサマリー 

 MRKH 症候群の患者さんにおいて、手術的に成功が得られても精神的・性的機能
の満足が得られていないことがあり、エビデンスレベルは高くはありませんが、
精神的サポートが必要と思われます。精神的サポートの手法については具体的に
示されたものが少なく、コストや医療資源に見合うものかどうかは今のところは
っきりしていません。 
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MRKH 症候群 CQ4 定性的システマティックレビュー 

CQ 4 思春期の精神的サポートは必要か？ 

P MRKH 症候群の診断を告げられた症例  

I 心理的サポート施行 

C 心理的サポート非施行 

臨床的文脈 性交障害、MRKH症候群であることの認識。また子宮形成不全であ

るため出産は困難か不可能である。それらをインフォームドコン

セントした以降の心理的サポートが重要であり、そのサポート体

制について検討する。 

 

O1 精神的・性的機能評価 

非直接性のま

とめ 

外科治療後の精神的評価とサポートに関しては、非直接性は低

い。 

バイアスリス

クのまとめ 

横断研究とレビューのみのため、バイアスの評価は不可能であっ

た。 

非一貫性その

他のまとめ 

横断研究とレビューのみのため、非一貫性の評価も不可能であっ

た。 

コメント 精神的・性的機能評価に関しては評価そのものが漠然としてお

り、客観的評価が困難である。 

 

O2 精神・心理的障害 

非直接性のま

とめ 

MRKH症候群がもたらす精神的不安・障害に対する精神的サポート

についての論文は少数で、非直接性は高い。 

バイアスリス

クのまとめ 

横断研究とレビューのみのため、バイアスの評価は不可能であっ

た。 

非一貫性その

他のまとめ 

横断研究とレビューのみのため、非一貫性の評価も不可能であっ

た。 

コメント どの時期に、どのような手法で評価し、どのような介入すればよ

いかについては今後の検討課題である 

 

CQ4 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

最初に総排泄腔外反症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

556 篇、邦文 136 篇が検索された。欧文 556 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次ス
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クリーニングで 348 篇を選んだ。さらに本 CQ に対して、PubMed と医中誌からの検

索により、欧文 21 篇と邦文 5篇の文献が検索された。これらの文献の 2次スクリ

ーニングで欧文 17 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に対する対象

文献となった。 

 

【文献レビュー】 

 システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものは全くな

く、読み解いて横断研究 4篇、レビュー1篇と分類した。横断研究 4篇はアンケー

ト筆記あるいは聞き取り調査であり、MRKH 患者に対する精神的不安や性的機能・

満足度評価がなされていた。レビュー1篇では精神的サポートに関する記載を認

め、その引用文献を 2篇加えた。 

従って、本 CQ に対する推奨文の検討においては欧文 7篇における結果、考察を

統合し、エビデンスには乏しいが、推奨文を作成するのに有用と思われるものを

レビューデータとして記載することとする。 

 

【症例集積の評価】 

文献スクリーニングを行い、MRKH 症候群に対する精神的・性的機能評価、ならび

に精神的サポートが以下のようないくつかの視点で行われていることが判明し

た。 

① MRKH 症候群における精神的・性的機能評価 

② MRKH 症候群がもたらす精神的不安・障害の評価と精神的サポート 

これらの視点で MRKH 症候群の思春期以後の精神的サポートについてまとめた。 

 

① MRKH 症候群における精神的・性的機能評価 

MRKH 症候群の思春期において重要な問題点は、子宮低形成あるいは無形成、およ

び腟低形成に起因する問題点である。つまり、無月経であることやパートナーと

の性的健全性の達成の可否、妊娠・出産が困難あるいは不可能であることが挙げ

られる。これらの問題点に対するマネージメントとして、以下の 2つに大別され

る。 

（1） 腟低形成による性的健全性獲得が困難な場合に腟拡張術や腟形成術 

（2） MRKH 症候群がもたらす精神的衝撃や反応に対する精神的サポート 

（1）に関しては外科的治療の介入が可能であることから、MRKH 症候群の術後 QOL

の評価を行っている論文が約９割を占めている。このうち、比較的症例数の多い検

討がなされているものが文献 1～4 にあたる。しかし、精神的・性的機能評価に関
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しては評価そのものが漠然としており、困難であることが指摘されている。また、

術前・術後に評価を行い、どの程度の改善が見られたかという検討を加えた論文は

皆無である。比較的多くの論文の採用されているスコアリングとして、性的機能評

価では Female sexual Function Index(FSFI)が用いられている。これは 19 の質問

からなり、6 つの領域（性的欲求・覚醒・腟湿潤度、絶頂の程度、性的満足度、性

交痛の程度）でスコアリング評価を行うもので、他にも Feeling of Inadequacy in 

Social Situations(FUSS)、Multidimensional Sexuality Questionnaire(MSQ)など

がある。精神状態や精神的不安を評価するスコアリングは多数あり、一定して採用

されているスコアリングはない。精神的不安や抑うつ状態の評価として、Short 

Form 12 Health Survey(SF-12)や Hospital Anxiety and Depression Scale(HADS)、

Rosenberg Self-Esteem Scale(RSE)、Brief Symptom Inventory(BSI)、Beck’s 

Depression Inventory(BDI)など多岐にわたり、精神的内面世界の客観的評価の困

難さが伺える。これらのスコアリングを一つ或は複数採用して評価がなされてい

る。しかし、概ね共通している結果は手術的に成功をおさめた症例であっても、必

ずしも精神的・性的機能の満足が得られている症例ばかりではないという点であ

る。Liao らは腟長 5.4cm 以上得られている症例では性的活動性が高い傾向にある

が、精神的不安が高いのはむしろ手術を受けた症例に多いと報告している。   

このような視点からメンタルヘルスやカンセリングなどの精神的サポートの重

要性・必要性が指摘されている。さらに、精神的・性的機能・満足度の評価に関し

て、より精度の高いスコアリングが求められ、これらを用いた前向き研究の必要性

が説かれている。 

 

② MRKH 症候群がもたらす精神的不安・障害の評価と精神的サポート 

MRKH 症候群患者にとって最も重大な情報と考えられるのが「妊娠・出産により挙

児を得ることが極めて困難である」ことである。この事実は精神的に受け入れ難

く、非常に強い衝撃を与えることとなり、精神的うつ状態や強い喪失状態を招く

恐れが高いものである。時に強い怒り感情の表出が見られることや、妊娠可能な

女性に対する妬みや嫉妬などの負の感情を抱きかねない状況となる。多くの症例

ではこのようなネガティブな状況から、自尊心や女性としての性的同一性獲得へ

の適応がなされていく。まさにこの悲哀の過程で精神的サポートの必要性や重要

性が指摘されているが、精神的サポートについて検討された報告は少ない。しか

し、Bean らにより、精神的ストレスを軽減する手段として示唆されているのがグ

ループ療法である。Weijenborg らは独自に開発したプログラムによるグループ療

法を行い、改善効果がみられたと報告している。これらのグループ療法では医
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師・ソシャルワーカーを交えた数人のグループにより自己のおかれた状況を客観

視してとらえるように討論を行うもので、討論するテーマは診断時の状況から順

になされていく。診断時の状況、その時の両親や兄弟、友人の反応、医療的情報

（腟拡張術や腟形成など）を知られた時やパートナーにどのようにして知らせる

か、妊娠・出産について、女性の役割や女性らしさとは？について討論を重ねて

いくもので、cognitive-behavioural group intervention と呼んでいる。その

後、Heller-Boersma らも独自にプログラムされた cognitive-behavioural group 

intervention を用いて RCT デザイン研究によりその有用性を報告している。 

 

【まとめ】 

MRKH 症候群における「思春期の精神的サポート」についての CQ を考察するにあた

り、①MRKH 症候群における精神的・性的機能評価、②MRKH 症候群がもたらす精神

的不安・障害の評価と精神的サポートという視点から分析を行った。 

エビデンスの高い論文はないが、多くの論文で外科的介入・治療を行った術後

評価としての精神的不安性や性的機能評価がなされていた。術後評価としては概

ね良好な成績が得られているが、手術的に成功をおさめた症例であっても、必ず

しも精神的・性的機能の満足が得られている症例ばかりではないことが報告さ

れ、多くの論文で精神的サポートの重要性・必要性が指摘されている。 

 しかし、MRKH 症候群がもたらす精神的不安・障害に対する精神的サポートにつ

いての論文は少数である。様々なアプローチが模索されていると予想される現状

で、唯一、グループ療法の有効性が示唆されていた。しかしながら、思春期に限

定された精神的サポートについての報告はなく、どの時期に、どのような手法で

評価し、どのような介入すればよいかについては今後の検討課題であると考え

る。 

 

【採用論文】 

１． Liao, L. M., et al. (2011). "Emotional and sexual wellness and quality of life in 

women with Rokitansky syndrome." Am J Obstet Gynecol 205(2): 117.e111-

116. 

２． Labus, L. D., et al. (2011). "Rectosigmoid vaginoplasty in patients with 

vaginal agenesis: sexual and psychosocial outcomes." Sex Health 8(3): 

427-430. 
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３． Fliegner, M., et al. (2014). "Sexual life and sexual wellness in individuals 

with complete androgen insensitivity syndrome (CAIS) and Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome (MRKHS)." J Sex Med 11(3): 729-742. 

４． Communal, P. H., et al. (2003). "Sexuality after sigmoid colpopoiesis in 

patients with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome." Fertil Steril 

80(3): 600-606. 

５． Bean, E. J., et al. (2009). "Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome: 

sexuality, psychological effects, and quality of life." J Pediatr Adolesc 

Gynecol 22(6): 339-346. 

６． Philomeen, T. M., et al.  (2000). “The effect of group programme on  

women with the Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome.” British J of 

Obstetri and Gynaecol 107(3): 365-368. 

７． Heller-Boersma, J.G., et al. (2007) “A randomized controlled trial of 

cognitive-behavioural group intervention versus waiting-list control for 

women with uterovaginal agenesis(Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser 

Syndrome: MRKH). Human Reproduction 22(8): 2296-2301. 
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MRKH 症候群 CQ5 

推奨提示 

CQ5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）代理懐胎、子宮移植による妊娠・出産の可能性

はあるが、現時点において、本邦では両者とも施行できる状

況ではない。 

エビデンスの強さ  D（とても弱い） 

推奨の強さ  なし 

 

推奨作成の経過 

【文献検索とスクリーニング】 

CQ5に対して、邦文47編、欧文142編、計189編にたいして一次スクリーニングを行

い、5編が二次スクリーニングの対象となった。 しかしエビデンスの高いものは

なく、最終的に観察研究3編,症例報告１編の4編を採用した。 

 

【観察研究と症例報告の評価】 

4編のうち代理懐胎3編、子宮移植1編であった。代理懐胎は、厳密にはMRKH患者本

人が出産するのではないが、代理懐胎も自分の遺伝子を受け継ぐ子供を得るため

の一つの方法として検討した。 

 

【推奨作成】 

 レビューを行った4つの文献ではMRKH女性の卵巣より卵子を採取し体外受精を行

うことによってMRKH女性の遺伝子を受けついだ受精卵を作成している1-4)。 
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MRKH女性の場合は、採卵を卵巣の変位のため経腹的もしくは腹腔鏡下に行う必要

がある。そしてMRKH女性の遺伝子を持った受精卵を発育させる場として、人工子

宮の報告はない。受精卵の発育の場としての選択肢としては他の女性の子宮を使

う代理懐胎あるいは子宮移植であるである。 

 代理懐胎は他人の体を利用するということであり、妊娠、出産に伴うリスクを

他人に負わせることとなる。 倫理的、法律的、医学的に様々な問題を含んでいる

ことを指摘している4）。我が国では法律が整備されていないため代理懐胎は違法

ではないが、平成15年の厚生科学審議会生殖補助医療部会「精子・卵子・胚の提

供等による生殖補助医療制度の整備に関する報告書」、同じく平成15年の日本産

科婦人科学会会告、代理懐胎に関する見解で禁じられており、法律整備を待たず

に行うべきでないとして、現状国内で行われることはほとんどない。 

 子宮移植は死体、生体でも異なるが、他人の体で妊娠、出産を行わない点で代

理懐胎より倫理的問題、法律的問題が少ない可能性がある。しかし、子宮移植は

まだ移植例、妊娠成功例の報告が非常に少なく２）、移植の技術的困難さや拒絶反

応への対応、妊娠管理の困難さなどの医学的問題が解決されたとはいえない。 

 本CQに関しては、将来的に代理懐胎や子宮移植の方法で、妊娠出産が可能とな

ることは否定できないが、わが国の現状では、どちらもすぐに施行できる状況に

はない。 

 

【まどめ】 

 海外の報告より、代理懐胎や子宮移植により妊娠・出産の可能性はあるもの

の、本邦において、倫理的問題、法律的問題、医学的問題を含め、現時点では施

行することはできない状況であり、明確な推奨を示すことはできないと判断し

た。 

 

【参考文献】 

1. Raziel, A., et al. (2012). "Surrogate in vitro fertilization outcome in typical and 

atypical forms of Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome." Hum Reprod 27(1): 

126-130. 

2. Brannstrom, M., et al. (2015). "Livebirth after uterus transplantation." Lancet 

385(9968): 607-616. 

3. Beski, S., et al. (2000). "Gestational surrogacy: a feasible option for patients with 

Rokitansky syndrome." Hum Reprod 15(11): 2326-2328. 



 200

4. Batzer, F. R., et al. (1992). "Genetic offspring in patients with vaginal agenesis: 

specific medical and legal issues." Am J Obstet Gynecol 167(5): 1288-1292. 

 

CQ5 一般向けサマリー 

 海外の報告からは代理懐胎や子宮移植により妊娠・出産の可能性はあります

が、本邦においては、倫理的問題、法律的問題、医学的問題を含め、現時点では

施行することはできない状況であり、明確な推奨を示すことはできませんでし

た。 
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MRKH 症候群 CQ5 定性的システマティックレビュー 

CQ 5 妊娠・出産は可能か？ 

P MRKH 症候群症例  

I 妊娠・出産 

C 妊娠・出産 

臨床的文脈 妊娠・出産について、子宮形成不全であるため出産は困難か不可

能である。痕跡子宮の状態や将来の子宮移植などで妊娠・出産の

可能性も考えられる。現在の医療で可能なことを調査し知ること

は、患者や保護者にインフォームドコンセントを行ううえで非常

に重要である. 

 

O1 妊娠・出産 

非直接性のま

とめ 

症例蓄積の4文献では、非直接性は低い。 

バイアスリス

クのまとめ 

症例蓄積のみのため、バイアスの評価は不可能であった。 

非一貫性その

他のまとめ 

症例蓄積のみのため、非一貫性の評価も不可能であった。 

コメント 医学的にも、社会的にも本邦での妊娠・出産は極めて困難であ

る。 

 

CQ4 SR レポートまとめ 

【文献検索とスクリーニング】 

 最初に総排泄腔外反症に対する PubMed と医中誌の網羅的文献検索を行い、欧文

556 篇、邦文 136 篇が検索された。欧文 556 篇は文献を取り寄せ内容を調べ一次

スクリーニングで 348 篇を選んだ。さらに、本 CQ に対して、PubMed と医中誌か

らの検索により、欧文 142 篇と邦文 47 篇の文献が検索された。これらの文献の 2

次スクリーニングで欧文 33 篇を選び、3次スクリーニングで欧文 5篇が本 CQ に

対する対象文献となった。 

 

【文献レビュー】 

 システマティックレビュー、RCT などのエビデンスレベルの高いものは全くな

く、すべての論文が症例集積あるいは症例報告であった。2次スクリーニングにお
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いて、5篇の欧文文献のうち 1篇においては、本 CQ に関する記載がなく、対象論

文に値しないと判断した。従って、本 CQ に対する推奨文の検討においては欧文 4

篇の症例集積における結果、考察を統合し、エビデンスには乏しいが、推奨文を

作成するのに有用と思われるものをレビューデータとして記載することとする。 

【症例集積の評価】 

文献スクリーニングを行い、MRKH 女性が子供を持つために行われている方法は、 

①採卵、体外受精 

を行い、その後は 

②代理懐胎 

③子宮移植 

のいずれかを行うというものであった。4篇の論文の内、代理懐胎に関するものが

３篇、子宮移植に関するものが 1篇であった。代理懐胎は厳密な意味で MRKH 女性

の出産ではなく当 CQ の答えとしてふさわしいかは分からない。女性が妊娠・出産

するために必要な臓器は遺伝情報を伝えるための卵巣（卵子）、胎児発育の場と

なる子宮であるが、近年の生殖医療の発達により卵子を提供した児の遺伝的な母

親と、児を子宮内で育てて出産した母親が異なる状況があり得る。現代では生殖

の有り方は多様化しており、代理懐胎も MRKH 女性が子供を得るための一つの方法

という見方もできる。 

 

①  採卵、体外受精 

  MRKH 女性においては子宮を欠いているが卵巣は通常存在している。 

 レビューを行った 4つの文献では MRKH 女性の卵巣より卵子を採取し体外受精を

行うことによって MRKH 女性の遺伝子を受けついだ受精卵を作成している。

Raziel らの報告 3)では 27 人、 Beski らの報告 2)では 6人、 Batzer らの報告 4)

では 2人に対して採卵を行って受精卵を作成して代理懐胎に使用している。 

Brannstrom1)は子宮移植後の妊娠に先立って採卵を行って受精卵を作成した 1例

を報告しており、採卵及び受精卵の作成に関してはほぼ確立されているといえ

る。ただし、通常の体外受精では経腟的に採卵が行われるが、前述のどの文献で

も MRKH 女性の場合は卵巣の変位のため経腹的もしくは腹腔鏡下に行う必要があ

る場合を指摘されている。 

 

② 代理懐胎 

MRKH 女性の遺伝子を持った受精卵を発育させる場として、人工子宮の報告はな

い。一つの選択肢は他の女性の子宮を使う代理懐胎である。 
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代理懐胎に関する論文が多かったのは、現在不妊治療として広く行われている体

外受精と操作上大きな違いがなく、技術的に困難が少なく十分に実行可能な故と

思われる。しかしながら代理懐胎は他人の体を利用するということであり、妊

娠、出産に伴うリスクを他人に負わせることとなる。 Batzer ら 4)は倫理的、法律

的、医学的に様々な問題を含んでいることを指摘している。我が国では法律が整

備されていないため代理懐胎は違法ではないが、平成 15 年の厚生科学審議会生殖

補助医療部会「精子・卵子・胚の提供等による生殖補助医療制度の整備に関する

報告書」、同じく平成 15 年の日本産科婦人科学会会告、代理懐胎に関する見解で

禁じられており、法律整備を待たずに行うべきでないとして現状国内で行われる

ことはほとんどない。 MRKH 患者が遺伝的な意味での子供を得ることは技術的には

十分に可能であり、今後法律の整備が行われた場合に MRKH 女性を含む何らかの疾

患のために子宮がない女性に対して代理懐胎が解禁される可能性はある。また現

行の日本の法律では出産した女性を母親とみなすため、代理懐胎で出産が行われ

た場合には MRKH 女性は遺伝的には実子である子供と養子縁組する必要が出てくる

ことも考えられる。 

 

③ 子宮移植 

受精卵の発育の場としてのもう一つの選択肢は MRKH 女性に子宮移植を行うことで

ある。Brannstrom ら 1)は、死体からもしくは子宮は生命維持のために必須ではな

いため自身の子供の出産を終えた女性からの生体移植の症例の報告があることを

述べている。同文献では子宮移植後の最初の妊娠出産例について報告している。 

61 歳の経産婦から 35 歳の MRKH の女性に子宮移植が行われた。移植前に採卵、体

外受精を行って胚を凍結し、移植１年後に胚移植を行って妊娠が成立した。タク

ロリムス、セルセプト（妊娠前にアザチオプリンへ変更）、プレドニゾロンなど

の免疫抑制剤が妊娠中も投与された。軽度の拒絶反応、ボーダーラインエピソー

ドが妊娠前から妊娠中にかけて 4回ありステロイド増量で対応された。妊娠 31 週

5 日に妊娠高血圧症候群のため帝王切開が行われ 1775g の男児を出産した。 

 

子宮移植は死体、生体でも異なるが、他人の体で妊娠、出産を行わない点で代理

懐胎より倫理的問題、法律的問題が少ない可能性がある。しかし Brannstrom ら
1)によれば文献的検索でも子宮移植症例が 10 数例、妊娠に至った症例が数例、出

産に至った症例が 1例と非常に少なくまだ実験的治療と考えられる。子宮移植後

は免疫抑制剤を妊娠中も継続する必要があり、感染や拒絶反応などで移植した子

宮を摘出しなければならない状況も有り得る。出産は造腟された腟が経腟分娩に
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対応できるとは考え難く、また経腟分娩を行った報告はなく、現状帝王切開が選

択されると思われる。また移植した子宮は免疫抑制剤投与を継続するリスクを減

らすため妊娠・出産がすめば摘出を考慮する必要がある。 

 

本 CQ に関しては、将来的にこれらの方法での妊娠出産が可能となる可能性がある

が、現状わが国ではどちらもすぐに施行できる状況にはない。 

 

【まとめ】 

 MRKH 女性が子供を持つ方法として、代理懐胎、子宮移植が考えられる。 

代理懐胎は技術的困難が少なく、成功例の報告も多数ある。倫理的、法律的、医

学的に様々な問題を含んでおり、わが国では法律整備が行われるまでは現状ほぼ

施行できない状況と考えられる。 

 子宮移植はまだ移植例、妊娠成功例の報告が非常に少なく、移植の技術的困難

さや拒絶反応への対応、妊娠管理の困難さなどの医学的問題が解決されたとはい

えない。 

 

【採用論文】 

１． Brannstrom, M., et al. (2015). "Livebirth after uterus transplantation." Lancet 

385(9968): 607-616. 

２． Beski, S., et al. (2000). "Gestational surrogacy: a feasible option for patients 

with Rokitansky syndrome." Hum Reprod 15(11): 2326-2328. 

３． Raziel, A., et al. (2012). "Surrogate in vitro fertilization outcome in typical and 

atypical forms of Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome." Hum Reprod 

27(1): 126-130. 

４． Batzer, F. R., et al. (1992). "Genetic offspring in patients with vaginal 

agenesis: specific medical and legal issues." Am J Obstet Gynecol 167(5): 

1288-1292. 

【不採用論文】 

５． Erman Akar, M., et al. (2015). "Assessment of women who applied for the 

uterine transplant project as potential candidates for uterus transplantation." 

J Obstet Gynaecol Res 41(1): 2019/2012/2007. 

 

  



 205

Ⅳ公開後の取り組み 

 

公開後の組織体制 

組織名称 公開後の対応 

ガイドライン統 

括委員会 

本ガイドライン統括委員会の代表は新潟大学大学院医歯学総合研科

小児外科学分野とする。本ガイドラインの改訂を 5 年後に予定し、改

訂グループの組織体制構築に関しては、新潟大学大学院医歯学総合

研究科小児外科学分野が中心となり、新たにガイドライン改訂グルー

プを組織する。推奨文を大幅に変更する必要があると委員会が判断し

た場合には、ガイドライン作成グループを招集し、協議した後に、本ガ

イドラインの使用の一時中止もしくは改訂をウェブサイトで勧告し、全面

改訂を実施する予定である。ガイドライン失効に関する協議は、ガイド

ライン作成事務局、ガイドライン作成グループとともに協議する. 

ガイドライン作 

成事務局 

本ガイドラインの代表は、新潟大学大学院医歯学総合研科小児外

科学分野とする。新潟大学大学院医歯学総合研科小児外科学分野の

ホームページに本ガイドラインを公開する。ガイドライン改訂の必要性

が生じた場合には統括委員会に報告する。 

ガイドライン

作成グループ 

研究協力施設のホームページに本ガイドラインのリンクを設定す

る。改訂の必要性が生じた場合は統括委員会に報告し協議を行

う。また、5年度の改訂の際には委員会の招集に応じ、ガイドラ

イン改訂グループを組織する際に協力する。 

システマティ

ックレビュー 

本ガイドライン策定とともに一旦解散する。しかし、将来的な本ガイドラ

インの改訂の際には、新たな改訂グループに協力し、ガイドライン作成

経験に基づく助言を行う。 

 

導入 

要約版の作成 要約版は医療者向けの解説文と一般向けの解説文として作成したも 

をガイドライン作成事務局のホームページで公開する。 

多様な情報媒 

体の活用 

医療者向けの解説文、一般向けの解説文を無料公開予定(日本小児

外科学会ホームページ、日本小児泌尿器科学会、日本産科婦人科学

会、日本小児腎臓病学会、Minds ホームページ、本ガイドライン事務

局ホームページ)  

新聞・雑誌・インターネットなどのメディア媒体を活用して社会認識の

向上に努める。 
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診療ガイドラ

インの活用と

促進要因と阻

害要因 

(促進要因)社会認識の向上、家族会の設立、社会保障制度の確立、

症例の集約化 

(阻害要因)慣習的医療行為 

 

有効性評価 

評価方法 具体的方針 

後方視的研究 ガイドライン公開以降症例を対象とした総排泄腔遺残症、総排泄腔外

反症、Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser（MRKH）症候群の治療成

績、特に泌尿生殖疾患に関する短期予後と長期予後に関する全国

調査を行い、Historical control を用いて予後を再検討する。 

実施時期 2021 年 4 月〜2023 年３月 

実施体制 本ガイドラインのガイドライン統括委員会、ガイドライン事務局、ガイドラ

イン作成グループが協力してガイドライン改訂グループを再編成す

る。 

 

改訂 

項目 方針 

実施方法 5 年後をめどにガイドライン改訂グループを組織する。但し、関連医学

会もしくは厚生労働省難治性疾患克服事業からの資金援助が得られ

ない場合にはその限りではない。 

 

有効期限 

項目 方針 

有効期限 本ガイドラインの有効期限は 5 年とし、改訂がなされない限り、本ガイ

ドラインは失効する。ガイドライン統括委員会が失効を宣言し、ガイドラ

イン事務局ならびに研究協力施設にホームページで失効を宣言する. 
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（Ⅳ） 

公開後の取り組み 
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公開後の組織体制 

１．ガイドライン統括委員会 

 本ガイドライン統括委員会の代表は新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科学

分野とする。本ガイドラインの改訂を 5 年後に予定し、改訂グループの組織体制構

築に関しては、新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科学分野が中心となり、新

たにガイドライン改訂グループを組織する。推奨文を大幅に変更する必要があると

委員会が判断した場合には、ガイドライン作成グループを招集し、協議した後に、

本ガイドラインの使用の一時中止もしくは改訂をウェブサイトで勧告し、全面改訂

を実施する予定である。ガイドライン失効に関する協議は、ガイドライン作成事務

局、ガイドライン作成グループとともに協議する. 

 

２．ガイドライン作成事務局 

 本ガイドライン作成事務局の代表は、新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科

学分野とする。新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科学分野のホームページに

本ガイドラインを公開する。ガイドライン改訂の必要性が生じた場合には統括委員

会に報告する。 
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３．ガイドライン作成グループ 

 研究協力施設のホームページに本ガイドラインのリンクを設定する。改訂の必要

性が生じた場合は統括委員会に報告し協議を行う。また、5 年後の改訂の際には委

員会の招集に応じ、ガイドライン改訂グループを組織する際に協力する。 

 

４．システマティックレビューチーム 

 本ガイドライン策定とともに一旦解散する。しかし、将来的な本ガイドラインの

改訂の際には、新たな改訂グループに協力し、ガイドライン作成経験に基づく助言

を行う。 

 

導入 

１．要約版の作成 

 要約版としては、医療者向けの解説文と一般向けの解説文として作成したものを

ガイドライン作成事務局のホームページで公開する。 

 

２．多様な情報媒体の活用 
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 医療者向けの解説文と一般向けの解説文を無料公開予定（日本小児外科学会、日

本小児泌尿器科学会、日本産科婦人科学会、日本周産期・新生児医学会、日本小児

腎臓病学会、Minds、本ガイドライン事務局の各ホームページ）。  

 新聞・雑誌・インターネットなどのメディア媒体を活用して社会認識の向上に努

める。 

 

３．診療ガイドラインの活用と促進要因と阻害要因 

【促進要因】社会認識の向上、家族会の設立、社会保障制度の確立、症例の集約化 

【阻害要因】慣習的医療行為 

 

有用性評価 

１．後方視的研究 

 ガイドライン公開以降の症例を対象とした、総排泄腔遺残症、総排泄腔外反症、

Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser（MRKH）症候群の治療成績、特に泌尿生殖器疾

患における短期予後と長期予後に関する全国調査を行い、Historical control を用い

て予後を再検討する。 
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２．実施時期 

 2021 年 4 月～2023 年３月 

 

３．実施体制 

 本ガイドラインのガイドライン統括委員会、ガイドライン事務局、ガイドライン

作成グループが協力してガイドライン改訂グループを再篇成する。 

 

改訂 

１．実施方法 

 5 年後を目安にガイドライン改訂グループを組織する。但し、関連医学会もしく

は厚生労働省難治性疾患克服事業からの資金援助が得られない場合にはその限りで

はない。 

 

２．有効期限 

 本ガイドラインの有効期限は５年とし、改訂がなされない限り、本ガイドライン

は失効する。ガイドライン統括委員会が失効を宣言し、ガイドライン事務局ならび

に研究協力施設にホームページで失効を宣言する. 
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（Ⅴ） 

参考資料 

 

 

  



 215

【エビデンスの評価方法】 

（文献の評価～エビデンス総体の評価～エビデンスの結合） 

エビデンスの強さは研究デザインのみで決定せず、報告内容を詳細に検討し、統合

解析を行い評価した。 

※エビデンス総体：CQ に対し収集しえた研究報告を、アウトカムごと、研究デザ

インごとに評価し、その結果をまとめたもの。 

 

【全体の流れ】 

CQ に対し収集した研究報告を、アウトカムごと、研究デザインごとに評価す

る。 

個々の論文について、バイアスリスク、非直接性（indirectness）を評価し、対象

人数を抽出する。 

↓ 

研究デザインごとにそれぞれの文献集合をまとめ、エビデンス総体として、バイ

アスリスク、非直接性、非一貫性、不正確さ、出版バイアスなどを評価する。 

↓ 

アウトカムごとにエビデンス総体として、エビデンスの強さを決定する。 
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↓ 

各アウトカムに対するエビデンスの総体評価結果を統合する。 

↓ 

CQ に対する全体のエビデンスレベルを１つ決定する。 

 

【文献の評価】 

各論文に対する評価 

Ⅰ．バイアスリスク（Risk of bias）：9項目 

Ⅱ．非直接性（indirectness） 

(観察研究では上記2つに加えて)  

Ⅲ．エビデンスの強さの評価を上げる項目 

 

 

Ⅰ．バイアスリスク（Risk of bias）： 9項目（①～⑨） 

選択バイアス: 

 研究対象の割付の偏りにより生じるバイアス。 

① ランダム系列生成 
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    患者の割り付けがランダム化されているかについて詳細に記載されている

か。  

② コンシールメント（割り付けの隠蔽） 

    患者を組み入れる担当者に患者の隠蔽化がなされているか。 

 実行バイアス 

比較される群で介入・ケアの実行に系統的な差がある場合に生じるバイア

ス。  

③  盲検化 

    被検者は盲検化されているか、ケア供給者は盲検化されているか。 

  検出（測定）バイアス 

    比較される群でアウトカム測定に系統的な差がある場合に生じるバイアス  

④  盲検化 

    アウトカム評価者は盲検化されているか。 

 症例減少バイアス 

比較される群で解析対象となる症例の減少に系統的な差がある場合に生じる

バイアス。  

⑤  ITT 
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ITT (Intention-to-treat) 解析の原則をかかげながらも、追跡からの脱落者

に対してその原則を遵守していない。 

⑥  アウトカム不完全報告 

それぞれの主アウトカムに対するデータが完全に報告されていない(解析に

おける採用・除外データを含め)。 

 その他 

⑦  選択アウトカム報告  

研究計画書に記載されているにも拘わらず、報告しているアウトカムと報告

していないアウトカムがある。 

⑧  早期試験中止  

利益があったとして試験を早期中止する。 

⑨  その他のバイアス  

“患者にとって重要なアウトカム”が妥当でない。 

クロスオーバー試験における持ち越し（carry-over）効果がある。 

クラスターランダム化比較試験における組み入れバイアスがある。など 

 

<バイアスリスク判定方法> 
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１．評価法：バイアスリスク ９項目について, 

  「なし/低（０）」、「中/疑い（－１）」、「高（－２）」とリスクを評価。 

   なし以外はコメントも記載。 

２．判定表記 

・ほとんどが－2：「まとめ」→ very serious risk （－２）  

・３種が混じる：「まとめ」→ serious risk （－１）  

・ほとんどが０：「まとめ」→ risk なし （０） 

※「－２」が「－１」の 2 倍低いという意味ではなく、「－２（とても深刻な問

題）」、「－１（深刻な問題）」という程度を示す指標として用いる。 

 

Ⅱ．非直接性 (indirectness)  

 ある研究から得られた結果が現在考えているCQや臨床状況・集団・条件へ適応し

うる程度を示す。検討項目は以下の４項目である。 

① 研究対象集団の違い (applicability)：（例）年齢が異なる 

② 介入の違い (applicability) :（例）薬剤投与量、投与方法が異なる  

③ 比較の違い：（例）コントロールか、別の介入か 

④ アウトカム測定の違い (surrogate outcomes) 
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<非直接性判定方法> 

・very serious indirectness：とても深刻な問題（－２） 

・serious indirectness：深刻な問題（－１） 

・indirectness：なし（０） 

 

Ⅲ．エビデンスの強さの評価を上げる項目  

 観察研究では、エビデンスの強さについて「弱」から評価を開始するため、評価

を上げる項目も評価した。ただし、グレードをあげることができるのは、研究の妥

当性に問題ない（何らかの理由で評価が下げられていない）観察研究に限った。 

 

①  効果が大きい (large effect) 

大きい (large) RR＞2 or ＜0.5、非常に大きい (very large) RR＞5 or ＜0.2  

（例）介入(治療)を行うとほとんど救命され、行わないとほとんど死亡する 

② 用量—反応勾配あり (dose-dependent gradient) 

 （例）もっと多くの量（回数、投与法）を投与すれは、有意差が出ただろう 
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③ 可能性のある交絡因子が提示された効果を減弱させている (plausible 

confounder)                    

（例）介入を行った群には、高齢者が多く、糖尿病患者が多かったため、効果と

しての死亡率がわずかしか改善しなかった。もし、背景が均一化されれ

ば、大きな有意差が出ていただろう。 

 

<上昇要因判定方法> 

 「低（0）」、「中（＋１）」、「高（＋２）」と評価 

 

【エビデンス総体の評価】 

 ・研究デザインごとに、それぞれのアウトカムで、全論文に対して以下のグレード

を下げる5 要因を評価した。 

① バイアスリスク(risk of bias 9 項目) 

② 非直接性 

③ 非一貫性（inconsistency） 
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アウトカムに関連して抽出されたすべて(複数) 研究をみると、報告により治療

効果の推定値が異なる(すなわち、結果に異質性またはばらつきが存在する)こと

を示し、根本的な治療効果に真の差異が存在する。 

④ 不正確さ（imprecision）  

サンプルサイズやイベント数が少なく、そのために効果推定値の信頼区間が幅広

い。プロトコールに示された予定症例数が達成されていることが必要。 

⑤ 出版バイアス（publication bias）  

研究が選択的に出版されることで、根底にある益と害の効果が系統的に過小評価

または過大評価されることをいう。 

 

<判定方法> 

・very serious （－２）  

・serious （－１） 

・no serious （０） 

 

・観察研究で エビデンス上昇3要因についても評価する。 

① 効果が大きい (large effect) 
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② 用量-反応勾配あり (dose-dependent gradient)  

③ 可能性のある交絡因子が提示された効果を減弱させている (plausible 

confounder) 

 

エビデンスの質（強さ）の評価 

エビデンスの質 定義 

High （強） 真の効果が効果推定値に近いという確信がある。 

Moderate（中） 効果推定値に対し、中等度の確信がある。真の効果が効果推定

値に近いと考えられるが、大幅に異なる可能性もある。 

Low（弱） 効果推定値に対する確信には限界がある。真の効果は効果推定

値とは大幅に異なる可能性がある。 

Very Low 

（とても弱い） 

効果推定値に対しほとんど確信がもてない。真の効果は効果推

定値とは大幅に異なるものと考えられる。 

 

・初期評価のエビデンスの質(強さ) 
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 RCTはHigh (強)から、観察研究（コホート研究や症例対照研究）はLow（弱）か

ら評価を開始し、評価を下げる項目、上げる項目（観察研究のみ）を評価検討し、

エビデンスの質（強さ）を決定した。 

 

【エビデンス統合】 

・アウトカムごとに評価されたエビデンスの強さを統合し、CQに対するエビデンス

の総括（overall evidence）を提示した。 

・重大なアウトカム全般においてエビデンスの質が異なり、かつ各アウトカムが異

なる方向を示す場合（利益の方向と害の方向）、いかなる重大なアウトカムに関

しても最も低いエビデンスを全体的なエビデンスの質とした。 

・重大なアウトカム全般においてエビデンスの質が異なり、かつ全てのアウトカム

が同じ方向を示す場合（利益の方向または害の方向のいずれか）、重大なアウト

カムのうち、最も高いエビデンスの質で、また、単独でも介入を推奨するために

十分なアウトカムによって全体的なエビデンスの質を決定した。ただし、利益と

不利益のバランスが不確実ならば、エビデンスの質が最も低いものとした。 
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推奨の強さの判定 

・推奨の強さ 「１．強い」、「２．弱い」と記載した。 

明確な推奨ができない場合、推奨の強さ「なし」とした。 

・推奨の強さはシステマティックレビューチームが作成したサマリーレポートの結

果を基に判定し、その際、重大なアウトカムに関するエビデンスの強さ、益と

害、価値観や好み、コストや資源の利用なども十分に考慮した。 

 

推奨度の定義とガイドライン利用者別の意味 

 強い推奨 弱い推奨 

定義 介入の望ましい効果（利益）

が望ましくない効果（害・負

担・コスト）を上回る、また

は下回る確信が強い。 

介入の望ましい効果（利益）

が望ましくない効果（害・負

担・コスト）を上回る、また

は下回る確信が弱い。 

患者にとって この状況下にあるほぼ全員が

推奨される行動を望み、望ま

ない人はごくわずかである。 

この状況下にある人の多くが

提案される行動を望むが、望

まない人も多い。 



 226

臨床医にとって ほぼ全員が推奨される行動を

受けるべきである。ガイドラ

インに準じた推奨を遵守して

いるかどうか、医療の質の基

準やパフォーマンス指標とし

ても利用できる。個人の価値

観や好みに一致した決断を下

すために正式な決断支援ツー

ルを必要とすることはないと

考えられる。 

患者によって選択肢が異なる

ことを認識し、各患者が自ら

の価値観や好みに一致したマ

ネージメント決断を下せるよ

う支援しなくてはならない。

個人の価値観や好みに一致し

た決断を下すための決断支援

ツールが有効であると考えら

れる。 

政策決定者にと

って 

ほとんどの状況下で、当該推

奨事項を、パフォーマンス指

標として政策に採用できる。 

政策決定のために多数の利害

関係者を巻き込んで実質的な

議論を重ねる必要がある。パ

フォーマンス指標において、

管理選択肢について十分な検

討がなされたかという事実に

注目する必要がある。 
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推奨の強さの決定に影響する要因  

① エビデンスの質 

全体的なエビデンスが強いほど、推奨度は「強い」とされる可能性が高くな

る。 

② 望ましい効果（益）と望ましくない効果（害）のバランス (コストは含まず) 

益と害の差が大きいほど、推奨度は「強い」とされる可能性が高くなる。 

③ 価値観や好み  

価値観や好みに確実性（一貫性）があるほど、「強い」とされる可能性が高く

なる。 

④ 正味利益がコストや資源に見合うかどうか  

コストに見合った利益があることが明らかであるほど、「強い」とされる可能

性が高くなる。 
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【外部評価のまとめ】 

 

外部評価委員 

目的 

 公衆衛生学の専門家の意見を反映させる。 

 小児外科学の専門家の意見を反映させる 

方法 

国立研究開発法人国立成育医療研究センター政策科学研究部政策評価研究室［公

衆衛生学］ 蓋 若琰 先 生に AGREEⅡ評価を依頼した。 

和歌山県立医科大学第 2 外科［小児外科］窪田昭男先生と愛仁会高槻病院小児外

科［小児外科］西島栄治先生英治先生に外部評価を依頼した。 

経過 

  蓋 若琰 先 生 

  平成 28 年 6 月 22 日 評価を依頼。 

  平成 28 年 8 月 5 日 評価終了。 

 窪田昭男先生 

  平成 28 年 7 月 19 日 評価を依頼。 

  平成 28 年 8 月 17 日 評価終了。 
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 西島栄治先生 

  平成 28 年 7 月 125 日 評価を依頼。 

  平成 28 年 8 月 23 日 評価終了。 

結果 

 蓋 若琰 先 生：AGREE II に基づいた採点と評価 

領域１：21 点、領域２：20 点、領域３：56 点、領域４：21 点、領域５：24 点、

領域６：14 点、全体評価：7 点、このガイドラインの使用を推奨する：YES 

 コメント 

領域２（利害関係者の参加） 

 患者、一般の方の価値観についての文献を明瞭に記載してほしい。 

領域５（適用可能性） 

 阻害要因の「慣習的医療行為」について適宜に情報収集をし、詳しい内容を

記載してほしい。 

 本ガイドラインが効果的に使用されるための情報（e.g.,使用マニュアル）を明

瞭に記載してほしい  

 各疾患の分類、診断、治療ごとに項目を作り、目録と本文で記載するとより

使いやすいと思われる。 
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 費用・コストに関する文献レビューを入れてほしい。 

窪田昭男先生 

 コメント 

 病態を理解しやすいように病型分類と定義を最初に述べること。 

 全国統計で乳幼児期に発見された MRKH 症候群症例の数が実数より少ない

印象があり、その gap について記載すること。 

 総排泄腔外反症の膀胱所見の病型を記載してはどうか。 

 総排泄腔遺残症の腟形成手術時期に関しては、乳幼児期派と思春期派に分か

れるが、それぞれの主徴を記載してはどうか。 

 総排泄腔外反症の性の決定は、未だに controversial で慎重に記載すべきであ

る。 

西島栄治先生 

 コメント 

 総排泄腔外反症 CQ2 に関して、推奨文の内容の原案で、「早期膀胱閉鎖は…

行わないことを弱く推奨する」、という文章で、臨床的な意味づけが不明で

ある。「早期膀胱閉鎖を行っても膀胱機能の獲得はほとんど期待できない」、

という言い方の方が妥当である。 
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対応 

患者、一般の方の価値観についての適切な文献がなく、各疾患のトピックに 2014

年の全国集計結果を加え、本邦における現状を記載し、思春期における問題点と

対応、特に、妊娠・出産に関する現状理解と価値観創成に役立つ内容とした。慣

習的医療行為に関しては、序文にまとめた。使いやすい内容と効果的に使用され

るようにするために、出版物として刊行した。3 疾患の定義と病型分類を序文に

追記した。費用・コストに関しては、適切な文献はなく、保険外適応の治療に関

しては、その旨明記した。総排泄腔外反症 CQ2 に関しては班会議で検討し、有識

者のコメントを「早期膀胱閉鎖が、膀胱機能（蓄尿機能および排尿機能）獲得に

有効である明瞭なエビデンスは得られなかった」に変更した。 

 

パブリックオピニオン 

日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、日本産科婦人科学会、日本周産期・新

生児医学会、日本小児腎臓病学会に依頼したが、寄せられたコメントはなかった。 

 

 

  



 232

 

（Ⅵ） 

付録 

CQ 設定表 

全ての文献検索データベース毎の検索式とフローチャート 

エビデンスの評価シート、統合シート 
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【CQ 設定表】 

総排泄腔遺残症 CQ1 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 1. 「腟留水症・子宮留水症・水腎症」総排泄腔遺残症症例では、膀胱

瘻・腟瘻などの一時的外科的介入が、出生後必要となることがある。一時的な早期の外科

的介入が、成人期に移行した総排泄腔遺残症症例における、長期的な生殖機能および排

尿機能に影響を与えている可能性があるが、評価は一律ではない。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 なし 

疾患・病態 
総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・尿道・直

腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

地理的要件 特になし 

その他 腟留水症、子宮留水症、水腎症 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

膀胱瘻・腟瘻などの外科的介入 

O （Outcomes）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 尿排泄障害 益 4 点 × 

O2 膀胱機能障害 益 4 点 × 

O3 慢性腎機能障害 益 8 点 ○ 

O4      点   

O5      点   

O6      点   

作成した CQ 

CQ1．腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性腎機能障害を軽減する

か？ 
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総排泄腔遺残症 CQ2 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 2. 「病型分類に基づく治療」 

出生後の総排泄腔遺残症の病型（共通管長）により、総排泄腔遺残症の重症度や術式が異な

る。成人期に移行した総排泄腔遺残症症例において、病型（共通管長）による術式の違いが月

経血流出路障害や長期的な生殖機能に影響を与えている可能性があるが、評価は一律では

ない。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 なし 

疾患・病態 
総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・尿道・直

腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

地理的要件 特になし 

その他   

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

各術式(皮弁による腟形成・Total mobilization・腸管間置など)において、病型（共通管長によ

る）の違い（共通管長 3 ㎝以下あるいは short ｖｓ 共通管長 3 ㎝以上あるいは long） ごと

に、Outcome を評価する。 

O （Outcomes）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 月経血流出路障害 益 9 点 ○ 

O2 妊孕性 益 2 点 × 

O3 妊娠 益 2 点 × 

O4 出産 益 2 点 × 

O5      点   

作成した CQ 

CQ2．病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改善するか？ 
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総排泄腔遺残症 CQ3 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 2. 「病型分類に基づく治療」 

出生後の総排泄腔遺残症の病型（共通管長）により、総排泄腔遺残症の重症度や術式が異な

る。成人期に移行した総排泄腔遺残症症例において、病型（共通管長）による術式の違いが尿

排泄障害や膀胱機能障害や長期的な慢性腎機能障害に影響を与えている可能性があるが、

評価は一律ではない。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 なし 

疾患・病態 
総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・尿道・直

腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

各術式(皮弁による腟形成・Total urogenital mobilization・腸管間置など)において、病型（共通

管長による）の違い（共通管長 3 ㎝以下あるいは short ｖｓ 共通管長 3 ㎝以上あるいは

long） ごとに、Outcome を評価する。 

O （Outcomes）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 尿排泄障害 益 8 点 ○ 

O2 膀胱機能障害 益 4 点 × 

O3 慢性腎機能障害 益 4 点 × 

O4      点   

O5      点   

O6      点   

作成した CQ 

CQ3．病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか？ 
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総排泄腔遺残症 CQ4 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 3. 「月経血流出路障害」 

成人期に移行した総排泄腔遺残症症例の合併症の一つに月経血流出路障害がある。腟口形

成や腟ブジーなどの外科的介入や、内科的治療が選択されるが、評価は一律ではない。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 成人、思春期以降 

疾患・病態 
総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・尿道・直

腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

地理的要件 特になし 

その他   

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

内科的治療 外科的治療 

 

O （Outcomes）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 月経血流出路障害 益 9 点 ○ 

O2 妊孕性 益 8 点 × 

O3 妊娠 益 5 点 × 

O4 出産 益 5 点 × 

O5      点   

O6      点   

O7      点   

O8      点   

O9      点   

作成した CQ 

CQ4. 月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？ 
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総排泄腔遺残症 CQ5 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 4. 「妊娠・出産」 

総排泄腔遺残症症例では、妊娠・出産に不安を抱える症例が多い。出産の報告も散見されて

いるが、評価は一律ではない。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 なし 

疾患・病態 
総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・尿道・直

腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

地理的要件 特になし 

その他   

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

妊娠、出産 

O （Outcomes）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 妊娠 益 9 点 ○ 

O2 出産 益 9 点 ○ 

O3       点   

O4      点   

O5      点   

O6      点   

O7      点   

O8      点   

O9      点   

作成した CQ 

CQ5．妊娠・出産は可能か？ 
 

 

  



 238

総排泄腔遺残症 CQ6 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 5. 「尿排泄障害」 

成人期に移行した総排泄腔遺残症症例の合併症の一つに尿排泄障害がある。膀胱機能障害

や VUR の合併の有無によっては、慢性腎機能障害を回避するために、間欠自己導尿などの

治療が選択されるが、評価は一律ではない。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 成人、思春期以降 

疾患・病態 
総排泄腔遺残症、Persistent cloaca、Cloacal anomaly、先天性に腟・尿道・直

腸が総排泄腔に開口し排便、排尿がある病態 

地理的要件 特になし 

その他   

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

清潔間欠自己導尿・CISC 

O （Outcomes）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O2 膀胱機能障害 害 5 点 × 

O3 慢性腎機能障害 害 8 点 ○ 

O4      点   

O5      点   

O6      点   

作成した CQ 

CQ6. 清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？  
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総排泄腔外反症 CQ1 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 1：「性の決定」                                                   

外陰部は形成不全のため肉眼的に男女の区別が困難であるが、男児の場合は性腺(精巣)を

鼠径部に触知することが多い。また、初期手術時に観察された性腺の所見に基づいて性の決

定をすることは可能である。外陰部に痕跡状の陰茎を有する場合は男性として外性器形成術

が行われるが、現在の医療では機能的な男性外性器を作成することは不可能なため、外性器

形成が困難と考えられる場合には女性としての外性器形成術を行うこともある。染色体が男

性型でも女児として育てられている男児においては、精巣からの男性ホルモンにより脳に男性

としてプリンティングされるため精神的な葛藤の原因となる。性の決定は、将来の性同一障害

の可能性や外性器形成術の必要性を考慮して、両親を含めたチーム医療によるカウンセリン

グが前提となる。尚、欧米と本邦では性に関する文化的な相違があるので配慮を要する。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 男性 

年齢 指定なし 

疾患・病態 内・外性器異常、膀胱・結腸外反、臍帯ヘルニア、鎖肛、恥骨離開 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

初期手術時の性腺および外性器の所見、染色体検査、性分化異常、性腺摘除術、外性器形

成術 

O（Outcome）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 性別への不満 害 9 点 ○ 

O2 自尊心の獲得 益 7 点 ○ 

O3 整容性の改善 益 5 点 ○ 

O4 性交障害の発生 害 3 点 × 

O5 手術関連死亡 害 3 点 × 

作成した CQ 

CQ1. 性の決定は染色体に基づくべきか？ 
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総排泄腔外反症 CQ2 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 2：「新生児期膀胱閉鎖」                                                    

臍帯ヘルニアの下方中心に外反した回盲部が認められ、その両側に二分した膀胱が外反して

存在し、恥骨離開を伴っている。外反している膀胱は機能が低下し、将来は約 9 割の症例で

排尿のためにカテーテル管理を要する。また、約半数の症例では仙骨神経機能不全を合併し

ているため、神経因性膀胱による膀胱機能障害も呈する。新生児期に外反回盲部閉鎖、大腸

人工肛門造設、外反膀胱閉鎖、恥骨縫合などを施行するが、初回手術時に早期膀胱閉鎖や

恥骨縫合を行うか否かは意見の分かれるところである。成長しても膀胱容量が小さいため、膀

胱機能障害(蓄尿障害)に対して代用膀胱による膀胱拡大術を要する症例が多いが、時に本来

の膀胱のみで生活できる症例もみられる。膀胱機能の獲得のために早期膀胱閉鎖の有効性

について検討する。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 指定なし 

年齢 新生児 

疾患・病態 膀胱・結腸外反、臍帯ヘルニア、鎖肛、内・外性器異常、恥骨離開 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

初回手術時の早期膀胱閉鎖、脊椎管障害(二分脊椎、脊髄髄膜瘤、脊髄脂肪腫、終糸係留)、

神経因性膀胱 

O（Outcome）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 
膀胱機能障害(蓄尿障害)

の防止 
益 9 点 ○ 

O2 有害事象(合併症)の発現 害 7 点 ○ 

O3 膀胱拡大術の回避 益 5 点 ○ 

O4 整容性の改善 益 3 点 × 

O5 手術関連死亡 害 3 点 × 

作成した CQ 

CQ2. 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 
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総排泄腔外反症 CQ3 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 3：「腎機能保持と尿禁制獲得」                                                

外反している膀胱を縫合閉鎖しても膀胱容量が小さく、尿禁制が得られず、多くの症例では膀

胱機能が低下している。約半数の症例では仙骨神経機能不全を合併しているため、神経因性

膀胱による膀胱機能障害も呈する。将来は約 9 割の症例で排尿のためにカテーテル管理を要

する。また、二次性の膀胱尿管逆流による腎不全も長期的合併症として重要である。膀胱機

能障害(蓄尿障害)や尿失禁に対して代用膀胱による膀胱拡大術や導尿路作成術を要する症

例が多いが、腎機能障害の防止や尿失禁の改善などの QOL の改善に有用かを検討する。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 指定なし 

年齢 指定なし 

疾患・病態 
膀胱機能障害、膀胱・結腸外反、臍帯ヘルニア、鎖肛、内・外性器異常、恥骨

離開 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

膀胱拡大術、小腸による代用膀胱、胃による代用膀胱、消化管を利用した膀胱拡大術、導尿

路作成術、消化管を利用した導尿路作成術手術時年齢、代用膀胱がん 

O（Outcome）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 腎機能障害の防止 益 9 点 ○ 

O2 尿失禁の改善 益 9 点 ○ 

O3 自己肯定化 益 5 点 ○ 

O4 有害事象(合併症)の発現 害 5 点 ○ 

O5 手術関連死亡 害 3 点 × 

O6      点   

作成した CQ 

CQ3. 膀胱拡大術・導尿路作成術は QOL の改善に有効か？ 
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総排泄腔外反症 CQ4 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 4：「月経血流出路障害」                                                  
女性の場合、内性器は双角に分離し腟・子宮再建術が必要である。腟は矮小であるため、小
腸や膀胱で代用して腟形成術を行う。月経が始まるまでに手術を施行しないと、月経血流出路
障害により子宮留血症、卵管留血症、腹膜子宮内膜症などの月経困難症を呈し治療に難渋す
る。幼児期に膀胱拡大術・導尿路作成術が必要となった際に、同時に腟・子宮再建術を施行
すると腟狭窄を呈して追加手術を要することが少なくない。膀胱拡大術・導尿路作成術のみを
先行した場合には、第二次性徴が始まった思春期前に腟・子宮再建術を施行すると腹腔内の
癒着が高度で手術の難易度が高くなる。尚、第二次性徴の指標としては、身体所見の他に超
音波検査や MRI 検査による内性器の所見も参考になる。月経血流出路障害を防止する目的
で腟・子宮再建術を行う際の至適時期について検討する。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 指定なし 

疾患・病態 
腟形成不全、膀胱・結腸外反、臍帯ヘルニア、鎖肛、内・外性器異常、恥骨離

開 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

腟・子宮再建術、小腸による代用腟、膀胱による代用腟、手術時年齢、月経血流出路障害(子

宮留血症、卵管留血症、腹膜子宮内膜症、月経困難症)、腟狭窄 

O（Outcome）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 月経血流出路障害の防止 益 9 点 ○ 

O2 有害事象(合併症)の発現 害 7 点 ○ 

O3 性交可能性の獲得 益 7 点 ○ 

O4 整容性の改善 益 5 点 ○ 

O5 手術関連死亡 害 3 点 × 

作成した CQ 

CQ4. 腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべきか？ 
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総排泄腔外反症 CQ5 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 5：「男性外性器の再建」                                                  

男性で外陰部に痕跡状の陰茎を有する場合は外性器形成術が行われるが、現在の医療では

機能的な男性外性器を作成することは不可能である。また、性腺(精巣)を鼠径部に触知するこ

とが多く(停留精巣)、矮小な陰嚢部に精巣固定術を施行する。形成した矮小な陰茎での性交

の可能性や人工受精も含めた妊孕性については不明瞭である。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 男性 

年齢 指定なし 

疾患・病態 内・外性器異常、膀胱・結腸外反、臍帯ヘルニア、鎖肛、恥骨離開 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

外性器形成術、人工受精 

O（Outcome）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 性交障害の発生 害 9 点 ○ 

O2 妊孕性 益 9 点 ○ 

O3 整容性の改善 益 7 点 ○ 

O4 有害事象(合併症)の発現 害 7 点 ○ 

O5 手術関連死亡 害 3 点 × 

O6      点   

作成した CQ 

CQ5. 男性外性器形成術は QOL を改善するか？ 
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総排泄腔外反症 CQ6 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 6：「妊娠・出産」                                                      

女性の場合、内性器は双角に分離し腟・子宮再建術が必要である。腟は矮小であるため、小

腸や膀胱で代用して腟形成術を行う。形成した腟での性交障害の有無や人工受精も含めた妊

孕性については不明瞭である。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 指定なし 

疾患・病態 内・外性器異常、膀胱・結腸外反、臍帯ヘルニア、鎖肛、恥骨離開 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

腟・子宮再建術、人工受精 

O（Outcome）のリスト 

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 性交障害の発生 害 9 点 ○ 

O2 妊娠 益 9 点 ○ 

O3 出産 益 9 点 ○ 

O4 整容性の改善 益 7 点 ○ 

O5 手術関連死亡 害 3 点 × 

O6      点   

O7      点   

作成した CQ 

CQ6. 女性は妊娠・出産が可能か？ 
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MRKH 症候群 CQ1 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 1. 「確定診断」 

小児において内性器の欠損を診断するためには非侵襲的検査として CT や MRI などの画像

検査があり、さらに侵襲は伴うが診断能の高い腹腔鏡検査がある。腹腔鏡検査であれば、痕

跡子宮の精査も可能である。しかし、どのような検査手順が小児に最も優れているかは、確定

されていない。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 なし 

疾患・病態 子宮、腟の形成異常 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

I: 腹腔鏡検査施行、C: 腹腔鏡検査非施行(画像検査；超音波、MRI, CT） 

  

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 腹腔鏡検査の必要性 益 5 点  ○ 

O2   益  点   

O3   害  点   

O4   害  点   

O5   害  点   

O6   害  点   

O7   害  点   

O8   益  点   

作成した CQ 

CQ1. 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 
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MRKH 症候群 CQ2 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 3. 「腟形成術式」 

本症においては腟の外側 1/3 は存在するが内側 2/3 は形成されていない。腟を形成すること

は、女性としての社会生活を営むために重要な要素であるが、腟形成術には、術後の腟狭

窄、廃用性萎縮など多くの問題点があり、多くの種類が考案されているが最も優れた術式は決

定されていない。また、小児期に発見された TypeII 症例は稀少疾患であり、最適な手術方法

は試行錯誤の域をでていない。  

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 なし 

疾患・病態 子宮、腟の形成異常、鎖肛合併例 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

・年齢による腟形成術式、 

  

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 手術時年齢 益 8 点 ○ 

O2 月経血流出路障害 益 9 点 ○  

O3 術式による排便機能 益 7 点 ×  

O4 術式による腟の管理法 益 7 点 ×  

O5   害  点   

O6   害  点   

O7   害  点   

O8   益  点   

作成した CQ 

CQ2. 鎖肛合併症例（type Ⅱ）での小児期の腟形成術は有用か？ 
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MRKH 症候群 CQ3 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 5. 「痕跡子宮」   

本疾患では、子宮の一部が痕跡的に遺残することがあり、子宮内膜を伴う場合は、月経困難

症の原因となる。この痕跡子宮が幼少期に発見された場合の対応には一定の見解が

ない。  

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 なし 

疾患・病態 子宮、腟の形成異常 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

I：痕跡子宮摘出、C：痕跡子宮非摘出の合併症 

  

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 
痕跡子宮摘出による合併

症 
害 8 点 ○  

O2 
痕跡子宮非摘出による合

併症 
害 8 点 ○  

O3   害  点   

O4   害  点   

O5   害  点   

作成した CQ 

CQ3. 痕跡子宮は小児期に摘出すべきか 
 

 

  



 248

MRKH 症候群 CQ4 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 6. 「精神的障害」 

MRKH 症候群では膣が欠損するために性交障害が存在し、子宮が欠損するために妊娠・出産

は困難である。MRKH 症候群であることを認識することにより生じる精神的葛藤や苦痛は大き

く、精神的サポートは重要である。 

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 なし 

疾患・病態 子宮、膣の形成異常 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

心理的サポート 

  

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 精神・心理的障害 害 8 点 ○ 

O2 精神的・性的機能評価 益 8 点 ○  

O3   害  点   

O4   害  点   

O5   害  点   

O6   害  点   

O7   害  点   

O8   益  点   

O9   害  点   

O10   益  点   

作成した CQ 

CQ4. 思春期の精神的サポートは必要か？ 
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MRKH 症候群 CQ5 

【3-4 クリニカルクエスチョンの設定】 

スコープで取り上げた重要臨床課題（Key Clinical Issue） 

重要臨床課題 7. 「妊娠・出産」 

女性において挙児を希望することは女性として当然の要求であるが、本章におけるその可能

性は代理出産や子宮移植などのきわめて限定された治療オプションしかなく、本邦におけるこ

れらの可能性に関しては、限りなく不可能に近い状況と考えられる。       

CQ の構成要素 

P （Patients, Problem, Population） 

性別 女性 

年齢 なし 

疾患・病態 子宮、腟の形成異常 

地理的要件 特になし 

その他 特になし 

I （Interventions）／C （Comparisons, Controls）のリスト 

子宮移植、代理懐胎 

  

  Outcome の内容 益か害か 重要度 採用可否 

O1 妊娠・出産 益 8 点 ○  

O2   益  点   

O3   害  点   

O4   害  点   

O5   害  点   

O6   害 3 点   

O7   害  点   

O8   益  点   

O9   害  点   

O10   益  点   

作成した CQ 

CQ5. 妊娠・出産は可能か？ 
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【すべての文献検索データベースごとの検索式】 

総排泄腔遺残症 

網羅的文献検索 PubMed, Cochlane, 医中誌 

タイトル 総排泄腔遺残症の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース PubMed 

日付 2014/6/13 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ("cloaca"[MH] OR "cloacal 

malformations"[TIAB] OR "cloacal 

malformation"[TIAB] OR "persistent 

cloaca"[TIAB] OR "peri-cloaca"[TIAB] OR 

"cloacal defect"[TIAB] OR "cloacal 

defects"[TIAB] OR 

(("Rectum/abnormalities"[MH] OR "Anus, 

Imperforate"[MH] OR "imperforate anus"[TIAB] 

OR "anal atresia"[TIAB]) AND (cloaca[TIAB] 

OR cloacal[TIAB])) OR "rectocloacal 

fistula"[TIAB]) NOT ("animals"[MH:noexp] NOT 

"humans"[MH]) AND ("English"[LA] OR 

"Japanese"[LA])  

756 

    
タイトル 総排泄腔遺残症の前回以降の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース PubMed 

日付 2015/3/4 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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  ("cloaca"[MH] OR "cloacal 

malformations"[TIAB] OR "cloacal 

malformation"[TIAB] OR "persistent 

cloaca"[TIAB] OR "peri-cloaca"[TIAB] OR 

"cloacal defect"[TIAB] OR "cloacal 

defects"[TIAB] OR "rectocloacal fistula"[TIAB] 

OR "urorectal septum malformation"[TIAB] OR 

(("Rectum/abnormalities"[MH] OR "Anus, 

Imperforate"[MH] OR "imperforate anus"[TIAB] 

OR "anal atresia"[TIAB]) AND (cloaca[TIAB] 

OR cloacal[TIAB]))) NOT ("animals"[MH:noexp] 

NOT "humans"[MH]) AND ("English"[LA] OR 

"Japanese"[LA])  

網羅的検索文献数

809 

前回以降の差分 53 

 

タイトル 総排泄腔遺残症の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース Cochrane 

日付 2015/3/4 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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  #1 MeSH descriptor: [Cloaca] explode all trees 

#2 "cloacal malformation":ti,ab,kw or "persistent 

cloaca":ti,ab,kw or "peri-cloaca":ti,ab,kw or ”

cloacal defect”:ti,ab,kw or ”urorectal septum 

malformation”:ti,ab,kw  (Word variations have 

been searched) 

#3 MeSH descriptor: [Rectum] explode all trees 

and with qualifier(s): [Abnormalities - AB] 

#4 MeSH descriptor: [Anus, Imperforate] 

explode all trees 

#5 "imperforate anus":ti,ab,kw or "anal 

atresia":ti,ab,kw  (Word variations have been 

searched) 

#6 ”cloaca”:ti,ab,kw or "cloacal":ti,ab,kw  

(Word variations have been searched) 

#7 (#3 or #4 or #5) and #6  

#8 #1 or #2 or #7 in Cochrane Reviews (Reviews 

and Protocols), Other Reviews and Trials (Word 

variations have been searched)  

1 

 

タイトル 総排泄腔遺残症の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース 医中誌 

日付 2014/6/13 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (総排泄腔/TH or 総排出腔遺残症/TH or 総排出腔遺

残/AL or 総排泄腔症/AL or 直腸総排泄腔フィステル

/AL or 直腸総排泄腔瘻/AL or "Persistent 

Cloaca"/AL or "Rectocloacal Fistula"/AL or ((総排泄

腔/AL or 総排泄孔/AL or 総排泄管/AL) and (鎖肛

/AL or 遺残/AL or 残存/AL or 奇形/AL or 異常

/AL))) and PT=会議録除く not CK=動物  

215 
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タイトル 総排泄腔遺残症の前回検索以降の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース 医中誌 

日付 2015/3/4 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (総排泄腔/TH or 総排出腔遺残症/TH or 総排出腔遺

残/AL or 総排泄腔症/AL or 直腸総排泄腔フィステル

/AL or 直腸総排泄腔瘻/AL or "Persistent 

Cloaca"/AL or "Rectocloacal Fistula"/AL or 

"Urorectal Septum Malformation"/AL or ((総排泄腔

/AL or 総排泄孔/AL or 総排泄管/AL) and (鎖肛/AL 

or 遺残/AL or 残存/AL or 奇形/AL or 異常/AL))) 

and PT=会議録除く not CK=動物 

235 

前回との差分 21 

 

総排泄腔遺残症 CQ1 

腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性腎機能障害を軽減する

か？ 

タイトル 総排泄腔遺残症 CQ1 の文献検索 

CQ 
腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性

腎機能障害を軽減するか？ 

データベース PubMed 

日付 2015/9/28 

検索者 図書館協会（山口） 

    

♯ 検索式 文献数 
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  (cloaca/ab (cloaca/abnormalities OR 

cloacal anomal* OR cloacal 

malformation*) AND (hydrocolpos OR 

"McKusick Kaufman syndrome" OR 

hydrometrocolpos OR hydronephrosis 

OR renal insufficiency, chronic[mesh]) 

AND surgery[sh]normalities OR cloacal 

anomal* OR cloacal malformation*) 

AND (hydrocolpos OR "McKusick 

Kaufman syndrome" OR hydronephrosis 

OR renal insufficiency, chronic[mesh]) 

AND surgery[sh] 

34 

    
タイトル 総排泄腔遺残症  CQ1 の文献検索 

CQ 
腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、

慢性腎機能障害を軽減するか？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/9/25 

検索者 図書館協会（山口） 

    

♯ 検索式 文献数 

  ((((総排出腔遺残症/TH or 総排泄腔遺

残症/AL) or (総排出腔遺残症/TH or 

総排泄腔遺残/AL) or (総排泄腔/TH or 

総排泄腔/AL)) or (水腟/AL or 水子宮

/AL or (水腎症/TH or 水腎症/AL) or 

(水子宮腟症/TH or 水子宮腟症/AL))) 

and ((腎不全-慢性/TH or 腎不全-慢性

/AL) or (慢性腎臓病/TH or 慢性腎臓

病/AL))) and (PT=会議録除く and SH=

外科的療法) 

20 

 

総排泄腔遺残症 CQ2 

病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改善するか？ 
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タイトル 総排泄腔遺残症  CQ2 の文献検索 

CQ 
病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改

善するか？ 

データベース PubMed 

日付 2015/9/27 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (cloaca/abnormalities OR cloacal 

anomal* OR cloacal malformation*) 

AND Menstruation Disturbances[mesh] 

AND surgery[sh] 

6 

    
タイトル 総排泄腔遺残症 CQ2 の文献検索 

CQ 
病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改

善するか？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/9/27 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ((((総排出腔遺残症/TH or 総排泄腔遺

残症/AL) or (総排出腔遺残症/TH or 

総排泄腔遺残/AL) or (総排泄腔/TH or 

総排泄腔/AL)) and ((月経異常/TH or 

月経異常/AL)))) and (PT=会議録除く) 

2 

 

総排泄腔遺残症 CQ3 

病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか？ 

タイトル 総排泄腔遺残症 CQ3 の文献検索 

CQ 
病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善する

か？ 

データベース PubMed 
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日付 2015/9/27 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (cloaca/abnormalities OR "cloacal 

anomal*" OR "cloacal malformtion*") 

AND (Urination Disorders OR Dysuria) 

AND surgery[sh] 

40 

    
タイトル 総排泄腔遺残症 CQ3 の文献検索 

CQ 
病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善する

か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/9/27 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ((((総排出腔遺残症/TH or 総排泄腔遺

残症/AL) or (総排出腔遺残症/TH or 

総排泄腔遺残/AL) or (総排泄腔/TH or 

総排泄腔/AL)) and ((排尿障害/TH or 

排尿障害/AL)))) and (PT=会議録除く) 

20 

 

総排泄腔遺残症 CQ4 

総排泄腔遺残症における月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？ 

タイトル 総排泄腔遺残症 CQ4 の文献検索 

CQ 
月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？ 

データベース PubMed 

日付 2015/9/30 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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   (cloaca/abnormalities OR cloacal 

anomal* OR cloacal malformation*) 

AND Menstruation Disturbances Filters: 

Adult: 19+ years 

3 

    
タイトル 総排泄腔遺残症 CQ4 の文献検索 

CQ 
月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/9/30 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ((((総排出腔遺残症/TH or 総排泄腔遺

残症/AL) or (総排出腔遺残症/TH or 

総排泄腔遺残/AL) or (総排泄腔/TH or 

総排泄腔/AL))) and ((月経異常/TH or 

月経異常/AL))) and (PT=会議録除く 

and CK=青年期(13～18),成人(19～44)) 

1 

 

総排泄腔遺残症 CQ5 

妊娠・出産は可能か？ 

タイトル 総排泄腔遺残症 CQ5 の文献検索 

CQ 
妊娠・出産は可能か？ 

データベース PubMed 

日付 2015/9/30 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

   (cloaca/abnormalities OR cloacal 

anomal* OR cloacal malformation*) 

AND pregnancy[majr] 

8 
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タイトル 総排泄腔遺残症 CQ5 の文献検索 

CQ 
妊娠・出産は可能か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/9/30 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ((((総排出腔遺残症/TH or 総排泄腔遺

残症/AL) or (総排出腔遺残症/TH or 

総排泄腔遺残/AL) or (総排泄腔/TH or 

総排泄腔/AL))) and ((妊娠/TH or 妊娠

/AL) or (分娩/TH or 分娩/AL) or (出

産/TH or 出産/AL))) and (PT=会議録

除く) 

41 

 

総排泄腔遺残症 CQ6 

清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 

タイトル 総排泄腔遺残症 CQ6 の文献検索 

CQ 
清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 

データベース PubMed 

日付 2015/9/30 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

   (cloaca/abnormalities OR cloacal 

anomal* OR cloacal malformation*) 

AND Catheterization[mesh] 

12 

    
タイトル 総排泄腔遺残症 CQ6 の文献検索 

CQ 
清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 
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データベース 医中誌 

日付 2015/9/30 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (((((総排出腔遺残症/TH or 総排泄腔

遺残症/AL) or (総排出腔遺残症/TH or 

総排泄腔遺残/AL) or (総排泄腔/TH or 

総排泄腔/AL))) and (自己導尿/AL))) 

and (PT=会議録除く and CK=青年期(13

～18),成人(19～44)) 

5 
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総排泄腔外反症 

網羅的文献検索 PubMed, Cochlane, 医中誌 

タイトル cloacal extrophy の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース PubMed 

日付 2014/6/13 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ("cloacal extrophy"[TIAB] OR "vesicointestinal 

fissure"[TIAB] OR "bladder exstrophy"[TW] OR 

(("Urogenital Abnormalities"[MH] OR cloacal[TIAB] 

OR cloaca[TIAB] OR ("enterobacter"[MeSH Terms] 

OR "cloaca"[MeSH Terms])) AND ("extrophy"[TW] 

OR "exstrophied"[TIAB]))) NOT 

("animals"[MH:noexp] NOT "humans"[MH]) AND 

("English"[LA] OR "Japanese"[LA]) 

1597 

    

タイトル 
cloacal exstrophy の前回以降の網羅的文献

検索 

CQ なし 

データベース PubMed 

日付 2015/3/4 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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  ("cloacal extrophy"[TIAB] OR "cloacal 

exstrophy"[TIAB] OR "vesicointestinal 

fissure"[TIAB] OR "bladder exstrophy"[TW] OR 

"exstrophy of cloaca"[TIAB] OR (("Urogenital 

Abnormalities"[MH] OR cloacal[TIAB] OR 

cloaca[TIAB] OR "cloaca"[MH]) AND (extrophy[TW] 

OR extrophied[TIAB] OR exstrophy[TW] OR 

exstrophied[TIAB]))) NOT ("animals"[MH:noexp] 

NOT "humans"[MH]) AND ("English"[LA] OR 

"Japanese"[LA]) 

網羅的検

索文献数

1878 

前回以降

の差分

291 

 

タイトル cloacal exstrohy の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース Cochrane 

日付 2014/6/3 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ("cloacal extrophy"[TIAB] OR "vesicointestinal 

fissure"[TIAB] OR "bladder exstrophy"[TW] OR 

(("Urogenital Abnormalities"[MH] OR cloacal[TIAB] 

OR cloaca[TIAB] OR ("enterobacter"[MeSH Terms] 

OR "cloaca"[MeSH Terms])) AND ("extrophy"[TW] 

OR "exstrophied"[TIAB]))) NOT 

("animals"[MH:noexp] NOT "humans"[MH]) AND 

("English"[LA] OR "Japanese"[LA]) 

3 

    
タイトル cloacal exstrohy の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース Cochrane 

日付 2015/3/4 

検索者 図書館協会 
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♯ 検索式 文献数 

  #1 "cloacal exstrophy":ti,ab,kw or "cloacal 

exstrophy":ti,ab,kw or "vesicointestinal 

fissure":ti,ab,kw or "bladder exstrophy":ti,ab,kw or 

"bladder extrophy":ti,ab,kw  (Word variations have 

been searched) 

#2 MeSH descriptor: [Urogenital Abnormalities] 

explode all trees 

#3 MeSH descriptor: [Cloaca] explode all trees 

#4 "extrophy":ti,ab,kw or "exstrophied":ti,ab,kw or 

"exstrophy":ti,ab,kw or "exstrophied":ti,ab,kw  (Word 

variations have been searched) 

#5 #1 and ((#2 or #3) and #4) in Cochrane Reviews 

(Reviews and Protocols), Other Reviews and Trials 

(Word variations have been searched) 

0 

差分 0 

 

タイトル cloacal exstrohy の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース 医中誌 

日付 2014/6/13 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ("総排出腔外反症"/TH or "vesicointestinal 

fissure"/AL or 排泄腔外反/AL or "cloacal 

extrophy"/AL or (膀胱外反/AL or (泌尿生殖器奇形

/TH and 外反/AL))) and PT=会議録除く not CK=動物  

166 

    
タイトル cloacal exstrohy の前回検索以降の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース 医中誌 

日付 2015/3/4 

検索者 図書館協会 
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♯ 検索式 文献数 

  (総排泄腔/TH or 総排出腔遺残症/TH or 総排出腔遺

残/AL or 総排泄腔症/AL or 直腸総排泄腔フィステル

/AL or 直腸総排泄腔瘻/AL or "Persistent 

Cloaca"/AL or "Rectocloacal Fistula"/AL or 

"Urorectal Septum Malformation"/AL or ((総排泄腔

/AL or 総排泄孔/AL or 総排泄管/AL) and (鎖肛/AL 

or 遺残/AL or 残存/AL or 奇形/AL or 異常/AL))) 

and PT=会議録除く not CK=動物 

189 

前回との差分 21 

 

総排泄腔外反症 CQ1 

性の決定は染色体に基づくべきか？ 

タイトル Cloacal exstrophy CQ1 の文献検索 

CQ 
性の決定は染色体に基づくべきか？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/8 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ((cloacal/abnormalities AND (extrophy 

OR exstrophy)) OR (vesicointestinal 

AND (fissure OR fistula))) AND 

(Chromosome Aberrations OR gender 

OR genetic OR gonad OR "gender 

identity disorder")) Filters: Humans 

71 

    
タイトル Cloacal exstrophy CQ1 の文献検索 

CQ 
性の決定は染色体に基づくべきか？ 
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データベース 医中誌 

日付 2015/10/8 

検索者 図書館協会 

 

総排泄腔外反症 CQ2 

早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

タイトル cloacal exstrophy CQ2 の文献検索 

CQ 
早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/8 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ((cloacal/abnormalities AND (extrophy 

OR exstrophy) OR (vesicointestinal 

AND (fissure OR fistula)) AND ("bladder 

closure" OR bladder exstrophy/surgery) 

Filters: Humans 

120 

    
タイトル cloacal exstrophy CQ2 の文献検索 

CQ 
早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/8 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ((((総排出腔外反症/TH or 総排出腔外

反症/AL) or (総排出腔外反症/TH or 

膀胱腸裂/AL)) and ((((膀胱疾患/TH or 

膀胱疾患/AL)) and (SH=外科的療法)) 

14 
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or (膀胱閉鎖/AL)))) and (PT=会議録除

く) 

 

総排泄腔外反症 CQ3 

膀胱拡大術・導尿路作成術はＱＯＬ改善に有効か？ 

タイトル cloacal exstrophy CQ3 の文献検索 

CQ 
膀胱拡大術・導尿路作成術は QOL の改善に有効か？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/9 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ((cloacal/abnormalities AND (extrophy 

OR exstrophy) OR (vesicointestinal 

AND (fissure OR fistula)) AND 

(augmentation enterocystoplasty OR 

Urinary Bladder/surgery Urinary 

tract/surgery OR urethral 

catheterization) 

64 

    
タイトル cloacal exstrophy CQ3 の文献検索 

CQ 
膀胱拡大術・導尿路作成術は QOL の改善に有効か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/9 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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  (((((総排出腔外反症/TH or 総排出腔

外反症/AL) or (総排出腔外反症/TH or 

膀胱腸裂/AL))) and (((膀胱拡大術/TH 

or 膀胱拡大術/AL)) or (((尿路/TH or 

尿路/AL)) and (SH=外科的療法))))) and 

(PT=会議録除く) 

1 

 

総排泄腔外反症 CQ4 

腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべきか？ 

タイトル cloacal exstrophy CQ4 の文献検索 

CQ 
腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行す

べきか？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/9 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

   ((cloacal/abnormalities AND (exstrophy OR exstrophy) 

OR (vesicointestinal AND (fissure OR fistula)) AND 

(vagina/surgery OR vaginoplasty OR "vaginal 

reconstruction" OR uterine/surgery OR urethroplasty OR 

"uterine reconstruction OR "uterovaginal 

reconstruction") 

45 

    
タイトル cloacal exstrophy CQ4 の文献検索 

CQ 
腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行す

べきか？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/9 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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  (((((総排出腔外反症/TH or 総排出腔外反症/AL) or (総

排出腔外反症/TH or 膀胱腸裂/AL))) and ((((腟/TH or 

膣/AL)) and (SH=外科的療法)) or (((子宮/TH or 子宮

/AL)) and (SH=外科的療法)) or ((腟形成術/TH or 腟形

成術/AL) or 腟再建術/AL or (子宮形成術/TH or 子宮

形成術/AL) or 子宮再建術/AL)))) and (PT=会議録除く) 

2 

 

総排泄腔外反症 CQ5 

男性外性器形成術はＱＯＬを改善するか？ 

タイトル cloacal exstrophy CQ5 の文献検索 

CQ 
男性外性器形成術は QOL を改善するか？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/13 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

    ((cloacal/abnormalities AND 

(exstrophy OR exstrophy) OR 

(vesicointestinal AND (fissure OR 

fistula))) AND penis/surgery 

16 

    
タイトル cloacal exstrophy CQ5 の文献検索 

CQ 
男性外性器形成術は QOL を改善するか？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/13 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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  (((総排出腔外反症/TH or 総排出腔外

反症/AL) or (総排出腔外反症/TH or 

膀胱腸裂/AL)) and (陰茎/AL)) and 

(PT=会議録除く) 

4 

 

総排泄腔外反症 CQ6 

女性は妊娠・出産が可能か？ 

タイトル cloacal exstrophy CQ6 の文献検索 

CQ 
女性は妊娠・出産が可能か？ 

データベース PubMed 

日付 2015/9/30 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

   ((cloacal/abnormalities AND 

(exstrophy OR exstrophy) OR 

(vesicointestinal AND (fissure OR 

fistula))) AND pregnan* 

75 

    
タイトル cloacal exstrophy CQ6 の文献検索 

CQ 
女性は妊娠・出産が可能か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/13 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (((総排出腔外反症/TH or 総排出腔外

反症/AL) or (総排出腔外反症/TH or 

膀胱腸裂/AL)) and ((妊娠/TH or 妊娠

/AL) or (出産/TH or 出産/AL))) and 

(PT=会議録除く) 

10 
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MRKH 症候群 

網羅的文献検索 PubMed, Cochlane, 医中誌 

タイトル MRKH 症候群の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース PubMed 

日付 2014/6/13 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  ("Mullerian aplasia"[NM] OR 

"Rokitansky Kuster"[TIAB] OR 

((Rokitansky[TIAB] OR RKH[TIAB]) 

AND "syndrome"[TIAB]) OR "absent 

vagina"[TIAB] OR "utero vaginal 

aplasia"[TIAB]) NOT 

("animals"[MH:noexp] NOT 

"humans"[MH]) AND ("English"[LA] OR 

"Japanese"[LA]) 

519 

    
タイトル MRKH 症候群の前回以降の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース PubMed 

日付 2015/3/4 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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  ("Mullerian aplasia"[NM] OR 

"Rokitansky Kuster"[TIAB] OR 

((Rokitansky[TIAB] OR RKH[TIAB]) 

AND "syndrome"[TIAB]) OR "absent 

vagina"[TIAB] OR "utero vaginal 

aplasia"[TIAB]) NOT 

("animals"[MH:noexp] NOT 

"humans"[MH]) AND ("English"[LA] OR 

"Japanese"[LA])  

網羅的検索文献数 556 

前回以降の差分 43 

 

タイトル MRKH 症候群の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース Cochrane 

日付 2015/3/4 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  #1 "Rokitansky Kuster":ti,ab,kw or 

"Rokitansky-Küster":ti,ab,kw or "absent 

vagina":ti,ab,kw or "utero vaginal 

aplasia":ti,ab,kw or "Mullerian 

aplasia":ti,ab,kw  (Word variations have 

been searched) 

#2 #1 in Cochrane Reviews (Reviews 

and Protocols), Other Reviews and 

Trials (Word variations have been 

searched) 

5 

 

タイトル MRKH 症候群の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース 医中誌 

日付 2014/6/13 

検索者 図書館協会 
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♯ 検索式 文献数 

  (Mayer-Rokitansky-Kuester 症候群/TH or 

Rokitansky-Kuster/AL or MRK 症候群/AL or 

RKH 症候群/AL or 先天性腟欠損/AL) and 

PT=会議録除く not CK=動物 

126 

    
タイトル cloaca の前回検索以降の網羅的文献検索 

CQ なし 

データベース 医中誌 

日付 2015/3/4 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (Mayer-Rokitansky-Kuester 症候群/TH or 

Rokitansky-Kuster/AL or MRK 症候群/AL or 

RKH 症候群/AL or 先天性腟欠損/AL) and 

PT=会議録除く not CK=動物 

136 

前回との差分 10 

 

MRKH 症候群 CQ1 

確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

タイトル MRKH 症候群 CQ1 の文献検索 

CQ 
確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

   (Mullerian Ducts/*abnormalities OR 

Mullerian aplasia OR Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser OR MRKH) 

AND diagnosis[SH] AND laparoscop* 

105 
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タイトル MRKH 症候群 CQ1 の文献検索 

CQ 
確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (((Mayer-Rokitansky-Kuester 症候群

/TH or Mayer-Rokitansky-Kuester 症候

群/AL) or MRKH/AL or (Mueller 管/TH 

or ミュラー管/AL) or 腟欠損/AL) and 

((腹腔鏡/TH or 腹腔鏡/AL) or (腹腔鏡

法/TH or 腹腔鏡法/AL))) and (PT=会

議録除く and SH=診断的利用,診断,画

像診断,X 線診断,放射性核種診断,超音

波診断) 

9 

 

MRKH 症候群 CQ2 

鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は有用か？ 

タイトル MRKH 症候群 CQ2 の文献検索 

CQ 
鎖肛合併症例（typeII）での小児期の腟形成術は有用か？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

   (Mullerian Ducts/*abnormalities OR 

Mullerian aplasia OR Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser OR MRKH) 

AND (Anus, Imperforate OR Type) AND 

13 
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(reconstruct* OR vaginoplasty OR 

colpoplasty) 

    
タイトル MRKH 症候群 CQ2 の文献検索 

CQ 
鎖肛合併症例（typeII）での小児期の腟形成術は有用か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (((Mayer-Rokitansky-Kuester 症候群

/TH or Mayer-Rokitansky-Kuester 症候

群/AL) or MRKH/AL or (Mueller 管/TH 

or ミュラー管/AL) or 腟欠損/AL) and 

((腟形成術/TH or 腟形成術/AL)) and 

((鎖肛/TH or 鎖肛/AL) or TypeII/AL 

or 2 型/AL)) and (PT=会議録除く) 

1 

 

MRKH 症候群 CQ3 

痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 

タイトル MRKH 症候群  CQ3 の文献検索 

CQ 
痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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  (Mullerian Ducts/*abnormalities OR 

Mullerian aplasia OR Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser OR MRKH) 

AND((persist* OR rest) AND (uterine 

OR uterus OR muller*)) AND 

surgery[SH] Filters: Humans 

77 

    
タイトル MRKH 症候群  CQ3 の文献検索 

CQ 
痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (((Mayer-Rokitansky-Kuester 症候群

/TH or Mayer-Rokitansky-Kuester 症候

群/AL) or MRKH/AL or (Mueller 管/TH 

or ミュラー管/AL) or 腟欠損/AL) and 

(子宮遺残/AL or (Mueller 管遺残/TH 

or ミュラー管遺残/AL))) and (PT=会議

録除く) 

29 

 

MRKH 症候群 CQ4 

思春期の精神的サポートは必要か？ 

タイトル MRKH 症候群  CQ4 の文献検索 

CQ 
思春期の精神的サポートは必要か？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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    (Mullerian Ducts/*abnormalities OR 

Mullerian aplasia OR Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser OR MRKH) 

AND psychology[sh] Filters: Adolescent: 

13-18 years 

20 

    
タイトル MRKH 症候群  CQ4 の文献検索 

CQ 
思春期の精神的サポートは必要か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (((Mayer-Rokitansky-Kuester 症候群

/TH or Mayer-Rokitansky-Kuester 症候

群/AL) or MRKH/AL or (Mueller 管/TH 

or ミュラー管/AL) or 腟欠損/AL) and 

((精神保健サービス/TH or 精神保健サ

ービス/AL) or (心理学/TH or 心理学

/AL) or (生活の質/TH or 生活の質

/AL))) and (PT=会議録除く) 

5 

 

MRKH 症候群 CQ5 

妊娠・出産は可能か？ 

タイトル MRKH 症候群 CQ5 の文献検索 

CQ 
妊娠・出産は可能か？ 

データベース PubMed 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 
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   (Mullerian Ducts/*abnormalities OR 

Mullerian aplasia OR Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser OR MRKH) 

AND (pregnancy OR pregnant OR 

Delivery, Obstetric) 

142 

    
タイトル MRKH 症候群 CQ5 の文献検索 

CQ 
妊娠・出産は可能か？ 

データベース 医中誌 

日付 2015/10/14 

検索者 図書館協会 

    

♯ 検索式 文献数 

  (((Mayer-Rokitansky-Kuester 症候群

/TH or Mayer-Rokitansky-Kuester 症候

群/AL) or MRKH/AL or (Mueller 管/TH 

or ミュラー管/AL) or 腟欠損/AL) and 

((妊娠/TH or 妊娠/AL) or (出産/TH or 

出産/AL))) and (PT=会議録除く) 

47 
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【エビデンスの評価シート、統合シート】 

総排泄腔遺残症 CQ1 エビデンス総体（症例集積 4、コホート研究１） 

CQ1 評価シート（1/3） 

 
評価シート（2/3） 
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評価シート続き（3/3） 
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総排泄腔遺残症 CQ2  

エビデンス総体（観察研究 4、SR１） 

CQ2 評価シート（1/3） 

 

CQ2 評価シート（2/3） 
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CQ2 評価シート（3/3） 
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総排泄腔遺残症 CQ3  

エビデンス総体（集積研究 4、SR１、後ろ向きコホート 1） 

CQ3 評価シート（1/3） 

 

CQ3 評価シート（2/3） 
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CQ3 評価シート（3/3） 
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総排泄腔遺残症 CQ4  

エビデンス総体（観察研究 4、SR１） 

CQ4 評価シート（1/2） 
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CQ4 評価シート（2/2） 
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総排泄腔遺残症 CQ5  

エビデンス総体（観察研究 7） 

CQ5 評価シート（1/2） 
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CQ5 評価シート（2/2） 
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総排泄腔遺残症 CQ6  

エビデンス総体（観察研究 4、除外 2） 

CQ6 評価シート（1/3） 

 

CQ6 評価シート（2/3） 
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エビデンスの評価シート、統合シート 

総排泄腔外反症 CQ1 エビデンス総体（症例集積 1、コホート研究 2、症例対照研究

１，横断研究１） 

CQ1 評価シート（1/3） 

 

CQ1 評価シート（2/3） 
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CQ1 評価シート（3/3） 
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総排泄腔外反症 CQ2 エビデンス総体エビデンス総体（症例集積 5） 

CQ2 評価シート（1/2） 
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CQ2 評価シート（2/2） 
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総排泄腔外反症 CQ3 エビデンス総体エビデンス総体（症例集積 5） 

CQ3 評価シート（1/3） 

 

CQ3 評価シート（2/3） 
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CQ3 評価シート（3/3） 
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総排泄腔外反症 CQ4 エビデンス総体エビデンス総体（症例集積 5） 

CQ4 評価シート（1/3） 
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CQ4 評価シート（2/3） 
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CQ4 評価シート（3/3） 
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総排泄腔外反症 CQ5 エビデンス総体エビデンス総体（症例集積 4） 

CQ5 評価シート（1/3） 

 
CQ5 評価シート（2/3） 
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CQ5 評価シート（3/3） 
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総排泄腔外反症 CQ6 エビデンス総体エビデンス総体（症例集積 1、症例報告１） 

CQ6 評価シート（1/3） 

 

CQ6 評価シート（2/3） 

 

CQ6 評価シート（3/3） 
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MRKH 症候群 CQ1 エビデンス総体（症例集積 4、コホート研究１） 

CQ2 評価シート（1/3） 

 

CQ2 評価シート（2/3） 
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MRKH 症候群 CQ2 エビデンス総体（症例集積 5） 

CQ2 評価シート（1/2） 

 

CQ2 評価シート（2/2） 
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MRKH 症候群 CQ3 エビデンス総体（症例集積 3、症例報告 2） 

CQ3 評価シート（1/2） 

 

CQ3 評価シート（2/2） 
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MRKH 症候群 CQ4 エビデンス総体（症例集積 4、レビュー１） 

CQ4 評価シート（1/2） 

 

CQ4 評価シート（2/2） 
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MRKH 症候群 CQ5 エビデンス総体（観察研究 3、症例報告１） 

CQ5 評価シート（1/2） 

 

CQ5 評価シート（2/2） 
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【序】 

 

 総排泄腔遺残症（Persistent cloaca; 尿道・腟・直腸が体表に開口せず総排泄腔と

いう共通管に合流し、この共通管のみが会陰部に開口するため外尿道口、腟口、肛

門がない）、総排泄腔外反症（Cloacal exstrophy; 膀胱・回盲部腸管が体腔外に外反

し、鎖肛、臍帯ヘルニア、外陰・内性器の形成異常を伴う）、Mayer-Rokitansky-

Küster-Häuser（MRKH）症候群（腟の内側 2/3 と子宮に分化する Müller 管の先天

性発達異常症）は、先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群で、生涯にわたり治療の必

要な泌尿生殖器障害を有している。総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症は半数以上が

出生前診断をうけ、出生後より治療が開始される。出生前診断をうけていない症例

でも、総排泄腔遺残症は鎖肛を伴い膀胱・腟・直腸が１孔となって会陰部に開口す

るという特殊な体表奇形のため出生直後に診断され、総排泄腔外反症は臍帯ヘルニ

アに加えて膀胱や腸管が外反する重症体表奇形のため、外観により出生直後に診断

される。一方、MRKH 症候群は、腟と子宮に分化する Müller 管の先天性発達異常

で、腟の内側 2/3 と子宮を欠損するが、腟開口部から続く外側 1/3 の腟は Müller 管

由来でないために存在し、外観からは出生時に診断することは困難で、通常は原発

性無月経により思春期に発見される。MRKH 症候群は他の合併奇形を伴わない
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Type I 症例と直腸肛門奇形などの合併症を有する TypeⅡ症例に分類され、Type II

症例では合併症の精査で乳幼児期に偶発的に診断される場合がある。今回は、幼小

児から治療の必要な泌尿生殖器疾患を研究対象としているため、MRKH 症候群に関

しては合併症を有する TypeⅡ症例で、乳幼児期に発見された症例のみを対象とし

た。 

 総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症の排便機能に関しては、コンセンサスに基づい

た鎖肛治療がなされ、成人期に入っての新たな問題発生は少ないが、泌尿生殖器治

療に関しては、未だに経験的医療の域を出ていない。一方、MRKH 症候群において

も生殖器治療が乳幼児期になされる場合もあるが、3 疾患に共通して乳幼児期に作

成した腟の機能が評価できるのは成人期に入ってからで、幼少期に作成した腟が廃

用性に萎縮し思春期に腟形成術が必要となる場合や、内性器の形成不全や外科治療

後の不具合に基づく思春期の月経血流出路障害、さらに妊娠・出産など多くの問題

点が成人期に発生し、豊かな社会生活を営むうえで大きな障害となっている。 

 また、これら3疾患は世界的にみても全国調査の報告がなく、疾患の現状を理解す

る上で必要な基礎的情報が欠如していた。そこで本研究では、平成26年度に本邦に

おける3疾患の網羅的全国調査を施行し、総排泄腔遺残症466例、総排泄腔外反症

229例、MRKH症候群21例を調査できた。総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症の発生
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頻度は数万～数十万人に一人と推定されているが、MRKH症候群は約4500人の女性

に一人とされ、今回の調査からは乳幼児期に発見されるMRKH症候群症例が極めて

少ないことを示していた。今後は疾患概念の普及に伴い、幼少期に発見される症例

が増加していくものと考えられる。また、この調査結果では、総排泄腔遺残症と総

排泄腔外反症では約8割が尿路系合併疾患を有し、脊髄髄膜瘤は総排泄腔遺残症での

合併率が9.4％であったのに対し総排泄腔外反症の45.6%に合併が認められた。さら

に、総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症において月経が発来した症例の中で、月経異

常と月経血流出路障害を有する割合は、総排泄腔遺残症で35.4%と22.5%、総排泄腔

外反症で58.7%と48.9%であった。また、アンケート調査の時点で膀胱機能の評価が

不明瞭な症例も含まれていると考えられるが、集計では膀胱機能障害の割合は総排

泄腔遺残症で32.6%、総排泄腔外反症で61.0%、清潔間欠自己導尿を受けている割合

はそれぞれ22.5%と28.4%であった。一方、MRKH症候群では、膀胱機能障害例は

なく、第二次性徴は6例に認められていた。腟形成術は4例に施行され、性交不能が1

例、女性ホルモン補充検討中が1例であった。 

 これら 3 疾患において、泌尿生殖機能をできるだけ温存し性交・妊娠・出産が可

能な成人期治療へと円滑に移行させ、患児の健やかな成長と予後の改善を図ること

で患児の自立を促すことを目的として、今回の包括的ガイドラインを作成した。3
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疾患に共通して「円滑な成人期医療移行」という共通のタイトルで、総排泄腔遺残

症と総排泄腔外反症では、生殖器機能（月経血流出路、妊孕性、妊娠・出産）と腎

膀胱機能の改善を、MRKH 症候群では適切な診断、腟形成時期、精神的サポート、

妊娠・出産を目的として取り上げた。総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症で各 6 題の

CQ、MRKH 症候群では 5 題の CQ を作成したが、総排泄腔遺残症で 2 題、総排泄

腔外反症で 2 題、MRKH 症候群で 3 題において CQ に対する推奨文を作成するため

に必要な文献的エビデンスがなく、推奨文が記載できなかった。これらの CQ に関

しては、有識者のコメントを追記した。 

 今回のガイドライン策定において、最も重要な部分を占めたのが文献検索で、稀

少疾患のためにランダム化比較試験のようなエビデンスレベルの高い文献が少ない

ことが予想され、全ての関連文献をタイトルだけでなく内容を調べるために、平成

26年に日本医学図書館協会に依頼し3疾患に関する網羅的文献検索を行い、検索でき

た文献の論文を収集して、論文内容を評価した。さらに、平成27年度においてCQ策

定後は、CQごとの文献検索をあらたに図書館協会に依頼した。その結果、メタアナ

リシス、ランダム化・非ランダム化比較試験はなく、全てが症例集積または症例報

告であった。そのため、各文献の症例集積をまとめる形式でPICO表を独自に作製
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し、内容を吟味した。エビデンスを検証できる研究論文の充実が今後の最重要課題

と考えられた。 

 なお、疾患名は総排泄腔遺残症と総排泄腔外反症の如く、両疾患に症をつけて記載

した。 

  

2017 年 1 月 

先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群（総排泄腔遺残、総排泄腔外反、

MRKH 症候群）におけるスムーズな成人期医療移行のための分類・

診断・治療ガイドライン作成研究班 

               研究代表者 窪田 正幸 
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【ガイドラインサマリー】 

 

総排泄腔遺残症 

 

CQ 1 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性腎機能障害

を軽減するか？ 

推奨文 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入により、慢性腎機能

障害を軽減するかどうかのエビデンスは不明であるが、腎機能障害が軽

減される可能性もあり、症例に応じた治療介入が提案される。 

 

CQ2 病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改善するか？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）改善するとはいえないが、否定するものではない。  

 

CQ 3 病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 
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（コメント）共通管長が 3cm 以下の症例では術後尿禁制が保たれ、

3cm 超の症例では保たれない傾向は示されたが、病型（共通管長）によ

る初回術式選択が、尿排泄障害を改善するかの明解なエビデンスは得ら

れなかった。  

 

CQ 4 月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？ 

推奨文 月経血流出路障害に対して、外科的治療と比較した内科的治療の有効性

は不明であったが、これら内科的治療の介入が、必要に応じて適切に施

行されるべきであると思われる。 

 

CQ 5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨文 妊娠・出産の報告はあるが、症例ごとに生殖器の状態は大きく異なるた

め、一概に可能とはいえず、また、妊娠・分娩に際しては厳重な管理が

必要である。 

 

CQ 6 清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 
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推奨文 清潔間欠自己導尿が慢性腎機能障害を予防するかどうかに関してのエビ

デンスは不明である。しかし、清潔間欠自己導尿は、尿流出路障害に対

して有効な手技であり積極的な導入を提案する。 

 

 

総排泄腔外反症 

 

CQ 1 性の決定は染色体に基づくべきか？ 

推奨文 性の決定は染色体に基づいて行われることを提案する。しかし、症例に

応じて総意のもとに検討する必要がある。 

 

CQ2 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）早期膀胱閉鎖が、膀胱機能（蓄尿機能および排尿機能）の

獲得に有効である明瞭なエビデンスは得られなかった。  

 

CQ 3 膀胱拡大術・導尿路作成術はＱＯＬの改善に有効か？ 
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推奨文 膀胱拡大術・導尿路作成術は、尿禁制においてＱＯＬの改善が可能であ

る。 

 

CQ 4 腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべきか？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）腟・子宮再建術の時期を比較した報告はないが、月経血流

出路を確保する目的で、適切な時期に症例に応じて腟・子宮再建術を施

行することが提案される。  

 

CQ 5 男性外性器形成術はＱＯＬを改善するか？ 

推奨文 男性外性器形成術により、外観的な形態の改善が可能だが、機能的回復

は困難である。 

 

CQ 6 女性は妊娠・出産が可能か？ 

推奨文 女性（46,XX）における妊娠・出産については、報告も極めて少なく、

非常に困難である。さらに、周産期に消化管や尿路の合併症が生じうる
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ので、より慎重な妊娠・分娩管理を要することも考慮すると、安易な妊

娠・出産は勧められない。 

 

Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser（MRKH）症候群 

 

CQ 1 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）思春期以降の女性の無月経症に対して、MRI 検査によっ

て診断が確定されなかった場合に腹腔鏡検査を施行することを提案す

る。しかし、思春期以前の小児に関しては、現時点では本 CQ に対する

推奨を提示することは難しい。 

 

CQ2 鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は有用か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は，選択

肢のひとつとして考慮されるべき治療法である。  
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CQ 3 痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 

推奨文 痕跡子宮を小児期には摘出しないことを提案する。 

 

CQ 4 思春期の精神的サポートは必要か？ 

推奨文 MRKH 症候群の精神的サポートは有用であり、介入は適切に行われる

べきである。 

 

CQ 5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）代理懐胎、子宮移植による妊娠・出産の可能性はあるが、

現時点において、本邦では両者とも施行できる状況ではない。  
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【診療アルゴリズム】 

 

総排泄腔遺残症 
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総排泄腔外反症 
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Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser（MRKH）症候群 
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【用語・略語一覧】 

 

用語名 解説 

総排泄腔遺残症

（persistent 

cloaca） 

cloaca（総排泄腔）は、sewer（下水道、下水管）を意味する

ラテン語から派生した言葉で、尿道、腟、直腸が総排泄腔と

いう一つの共通管を形成する疾患である。 

 総排泄腔は胎生 4 週に発生し、胎生 5 週より尿直腸中隔に

よって頭側から尾側に総排泄腔が前後に二分され、胎生 9 週

には膀胱・尿道と直腸・肛門が完全に分離する。この分化の

過程が障害され、出生後も総排泄腔が残ってしまった場合が

総排泄腔遺残症（Persistent cloaca）で、女児にのみ発生す

る。 

 正常では会陰・肛門部に尿道、腟、肛門が別個に開口する

が、本症では会陰部に細い孔が 1 孔のみ開口し、外陰も大陰

唇、小陰唇の区別がつかない低形成の状態である。遺残した

総排泄腔は、共通管とも呼ばれる。下図が総排泄腔遺残症の

矢状断シェーマである。 
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総排泄腔外反症

（cloacal 

exstrophy） 

膀胱腸裂（Vesicointestinal fissure）とも呼ばれ、脊髄奇形を

伴った場合、OEIS 複合（Omphalocele（臍帯ヘルニア）, 

Bladder exstrophy（膀胱外反）、Imperforate anus（鎖

肛）、Spinal defects（脊髄奇形））と呼ばれている。下腹壁

の形成不全のために総排泄腔が外反する。中心部に外反した

回盲部腸管があり、その両側に左右に分離した膀胱が外反し

て存在する。外反腸管の上部には回腸開口部があり、下部に

大腸（後腸）開口部が存在する。回腸開口部から１は回腸の

一部が翻転脱出し突出していることが多い。大腸は短く未発

達なことから胎児期の後腸と表現される。臍帯ヘルニア、鎖

肛を伴う重症奇形で、脊髄髄膜瘤の合併頻度も高い。男女と

もに発生するが、外性器の形成不全を伴うために、外観によ
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る性の判別は困難な場合が多い。陰茎はあっても低形成また

は痕跡的で二分されている。下図の如く出生時の特徴的身体

所見で診断は確定する。 

 

Mayer-Rokitansky-

Küster-Häuser

（MRKH）症候群 

本疾患は、染色体 46, XX の女性において、女性内性器へと

発達する Müller 管の発達異常で、腟の内側 2/3 から子宮が

欠損しているが、卵巣・卵管は形成される。Type I は、子宮

のみの欠損で、子宮の完全欠損が 45%、不完全欠損型が

25％である。腎欠損、馬蹄腎、椎体異常、多指症、直腸肛門

奇形などの合併症を有する場合を Type II とし、全体の 30%

を占める。腟入口部、直腸肛門奇形、内性器の精査の過程で

発見される場合が多い。外観的に腟口が存在し、第二次性徴
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としての体型変化は発生するため、思春期に無月経、月経困

難などで発見されることが多い。今回の検討では、合併奇形

で乳幼児期に発見される Type II 症例を対象とした。  

 

永久人工肛門 肛門からの排便が困難なため、人工肛門による排便を選択

し、人工肛門閉鎖の予定がない状態。 

共通管（長） 

common channel 

(length) 

総排泄腔遺残症において尿道、腟、直腸が合流した後の皮膚

に開くまでの部分を共通管と呼び、共通管長が 3cm 以下と

3cm を超えるもので short と long と区別する。short と long

とでは、通常術式が異なり、long のほうが short より治療の

難易度が高い。 

月経血流出路障害 月経血は腟より排泄されるが、子宮や腟の月経血流出経路に

閉塞や狭窄があり、月経血がスムーズに排泄されない状態。
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月経痛や月経異常、さらに腟留血症、子宮留血症などの原因

となる。 

原発性無月経 満 18 歳になっても初経が起こらないものをいう。腟が閉鎖

されている場合や、MRKH 症候群のように子宮を先天性に欠

損している場合や、染色体異常が原因となる。 

コホート研究 

cohort study 

分析疫学の手法の一つで、特定の要因に曝露した集団と曝露

していない集団を一定期間追跡し、研究対象となる疾病の発

生率を比較することで、要因と疾病発生の関連を調べる観察

研究。後ろ向きコホート研究とは、既に曝露が起こってしま

った後に、事後的に（後ろ向きに）追跡調査する研究。 

痕跡子宮 MRKH 症候群において、子宮は欠損しているが、一部が痕跡

的に遺残している場合があり、痕跡子宮と呼ぶ。 

自己導尿 尿排泄障害に対してカテーテルを自己（自分または養育者）

自身で膀胱内に挿入し、尿を体外に排泄させる処置。 

思春期 子供の時期から成熟の時期への移行期で、女性が 12 歳ぐら

い、男性が 14 歳ぐらいから始まり、終わりは 18 歳前後とさ
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れている。性的・身体的成熟期のため、異性に対する意識が

強まり、社会における自己への意識も強くなる。 

システマティック

レビュー

systematic review; 

SR 

条件に合致する文献を網羅的に調査すること（系統的文献ン

検索）。文献データベースに対して検索式を用いて漏れのな

い文献検索を行う。 

出生前診断 

antenatal diagnosis 

胎児期の超音波検査や MRI 検査などで、胎児の体表や体内

奇形が発見され、胎児期に異常が診断されること。 

出版バイアス 研究が選択的に出版されることで根底にある益と害の効果が

系統的に過小評価または過大評価されることをいう。 

人工肛門 

colostomy, 

ileostomy 

鎖肛などの肛門部の異常により肛門からの排便が困難な場合

に、大腸や小腸の一部を体外に導出し、その部分より排便を

行う方法。大腸を導出する場合を大腸ストーマ

（colostomy）、回腸の場合を回腸ストーマ（ileostomy）と

呼ぶ。 

腎瘢痕 腎臓に炎症が加わると腎組織の一部が障害をうけ、炎症が高

度な場合は尿を濾過できない瘢痕組織となる。腎瘢痕は、核
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医学検査を行うと正常腎組織に集まる核医学物質が集積しな

い欠損部として描出される。 

推奨文 重大なアウトカムに関するエビデンスの強さ、益と害、価値

観や好み、コストや資源の利用などの評価に基づき意志決定

を支援する文章。 

水腎症 

水腎水尿管症 

腎臓で産生された尿が、腎盂や尿管に存在する通過障害がに

より停滞し、腎盂が拡張した場合が水腎症、尿管まで拡張し

た場合が水腎水尿管症となる。膀胱尿管逆流により排尿時に

尿が逆流する場合にも発生する。高度になると腎実質が菲薄

化し腎機能障害をきたす。 

清潔間欠自己導尿 

clean intermittent 

self-

catheterization; 

CISC 

膀胱に溜まった尿を一定の時間ごとに尿道口からカテーテル

（管）を自己（自分または養育者）自身で膀胱内に挿入して

体の外に排出する方法。 
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生殖機能障害 このガイドラインでは、内性器や外性器の形成異常や発達障

害により、性交や妊娠・出産などの生殖機能が障害されてい

ること。 

精神的サポート 心理的障害に対して行う専門家によるカウンセリングや薬物

による治療。 

性の決定 総排泄腔外反症では外陰部の低形成のために男女の性別が外

観では判然としない場合がある。また、性腺や染色体検査で

男性と判定されている場合でも、陰茎などの低形成が著しい

場合は、男性ではなく女性が選択される場合があり、性の決

定は症例により異なる。 

脊髄髄膜瘤 脊髄の後方にある骨性部分が先天的に欠損し、硬膜、脊髄、

神経組織が脊椎管外に膨隆、脱出した状態。その脱出部分以

下の神経麻痺を伴うことが多い。 

多変量解析 複数の変数に関するデータをもとにして、これらの変数間の

相互関連を分析する統計的技法。 

男性外性器形成術 低形成または無形成に近い陰茎を、遺残陰茎または代用臓器

を用いて形成する手術。 
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腟形成、腟再建 本来の腟や皮膚の一部、または腸管などの代用臓器を用いて

外科的に腟を形成・再建すること。 

腟瘻 腟の開口障害があり、腟内に液体が貯留している場合に、腟

内容を体外に排泄するために作成される導出路。直接に腟を

体外に開く場合や、チューブを腟に挿入するチューブ腟瘻な

どがある。 

腟留血症、 

子宮留血症 

腟や子宮の内腔に血液が貯留した状態で、思春期に入り月経

血がうまく排出されない月経血流出路障害の場合に発生す

る。 

腟留水症、 

子宮留水症 

 

腟や子宮の内腔に液体が貯留した状態で、総排泄腔遺残症で

総排泄腔より排尿がうまくできない場合に、腟や子宮に尿が

貯留することで発生する。 

第二次性徴 思春期に入って性腺から分泌される性ホルモンが増加するこ

とにより、男女の乳房、陰毛、骨格筋などの性的・身体的発

達が顕著になること。 

尿禁制 尿がもれない状態。 

尿排泄障害 膀胱機能に障害があり、自排尿が障害されている状態。 
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尿路形成 総排泄腔遺残症や総排泄腔外反症において、形成障害のある

尿路にあたる部分を外科的に作成すること。 

妊孕性 生殖可能な状態または生殖能力を有した状態であること。 

バイアスリスク 系統的偏り（バイアス）が研究結果に入り込むリスクのこ

と。 

非一貫性 

inconsistency 

アウトカムに関連して抽出された全て（複数）の研究をみる

と、報告により治療効果の推定値が異なる（すなわち、効果

の方向性の違いや効果の推定結果に異質性またはバラツキが

存在する）ことがあり、根本的な治療効果に真の差異が存在

することを示す。 

非直接性 

(indirectness) 

研究試験参加者（研究対象集団）、介入、比較、アウトカム

指標が、現在考えている CQ や臨床状況・集団・条件と相違

すること。 

非ランダム化比較

試験 

治療群と比較対照群の割付がランダムに行われてない比較試

験。ランダム化比較試験と比較すると、対象群重症度などに

に偏りが発生する可能性が高いため、エビデンスレベルは低

くなる。 
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不正確さ 

(imprecision) 

サンプルサイズやイベント数が少なく、そのために効果推定

値信頼区間が幅広いこと。プロトコールに示された予定症例

数が達成されていることが必要。 

膀胱機能障害 膀胱は腎臓で産生された尿を貯留する蓄尿機能と、ある一定

量を貯留した後に尿意を感じ、自分の意思で膀胱内の尿を体

外に排尿させる排尿機能を有する。この蓄尿機能、尿意、排

尿機能が障害された状態。 

膀胱閉鎖 

早期と後期の膀胱

閉鎖 

総排泄腔外反症において、外反している膀胱を周囲より剥離

して膀胱を合わせて閉鎖し、骨盤内に戻す手術。早期膀胱閉

鎖とは、臍帯ヘルニアや外反腸管の出生直後の初回治療にお

いて膀胱も同時に閉鎖する場合で、後期膀胱閉鎖とは、初回

治療では外反膀胱のままにし、その後に膀胱を閉鎖する場

合。 

慢性腎機能障害 腎臓が体内の老廃物を排泄する機能に障害が生じ、体内に老

廃物が蓄積し、血液中のクレアチニンや尿素窒素が上昇した

状態を腎機能障害と呼び、これが慢性的に発生している状

態。慢性腎機能障害では、腎機能の回復は困難となる。 
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ランダム化比較試

験 

(randomized 

controlled trial; 

RCT) 

評価バイアス（偏り）を避け、客観的に治療効果を評価する

ことを目的とした研究試験方法。被験者を、治療を施行する

治療群と、無治療もしくは比較のための治療を施行する比較

対照群に分け、その治療結果を比較する。治療群と比較対照

群の割付はランダムに行われる。 

CKD; chronic 

kidney disease 

慢性腎臓病。糸球体濾過量で表される腎機能の低下が 3 カ月

以上あるか、もしくは腎臓の障害を示唆する所見が慢性的に

（3 カ月以上）持続するもの全てを指す。 

CQ; clinical 

question 

具体的な臨床上の疑問点を PICO の形式（患者（Patient）、

予測因子（Intervention）、対照（Comparison）、アウトカ

ム（Outcome））で整理したもの。 

de novo 初めから、新たに。 

PSARVUP; 

Posterior sagittal 

anorectovagino-

urethroplasty 

総排泄腔遺残症において、肛門、腟、尿道形成を同時に行う

手術術式の一つで、尾骨下端から肛門部までの皮膚を矢状線

で切開して、深部に剥離をすすめ、総排泄腔に合流する直腸

と腟を分離し、肛門部と会陰部に引き降ろす。共通管を尿道
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に利用し、尿道、腟、直腸を同時に形成する方法。腟を会陰

まで引き降ろせない場合、腸管による代用腟が用いられる。 

renal dysplasia 異形成腎。組織学的に異形成構造が存在する腎臓。 

SCOPE 診療ガイドラインの企画書といえる文書で、ガイドラインで

取り上げる疾患トピックの基本的特徴、カバーする内容、シ

ステマティックレビュー、推奨作成から最終化、公開に関す

る事項などを明確化する。 

TUM; Total 

urogenital 

mobilization 

総排泄腔遺残症において、会陰部より総排泄腔を剥離し、さ

らに尿道・腟の合流部まで充分に周囲より剥離した後、会陰

部に引き降ろし、それぞれの開口部を会陰開口部とする方

法。 

Type II症例 MRKH 症候群において、内性器以外の合併疾患を有するも

の。合併奇形を有しない場合が Type I で、Type II は約 3 割

を占める。 

Vaginal flap, 

Vaginal switch 

総排泄腔遺残症の腟形成において、腟をフラップ状に形成し

て腟に利用する方法が Vaginal flap で、二つに分かれた腟の
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一側を子宮から切離し、腟として引き降ろす方法が Vaginal 

switch である。 

VUR: 

Vesicoureteral 

reflux 

膀胱尿管逆流のことで、排尿時に膀胱から尿管、腎盂、腎実

質内へと尿が逆流する現象。高度になると、腎瘢痕、水腎

症、水腎水尿管症、腎機能低下をきたす。 

XY 社会的女性 このガイドラインでは、総排泄腔外反症において 46,XY の男

性で、精巣摘除術を行い女性として育てられた男性。 

 

 

略語名 正式名称 

CE cloacal exstrophy 

CISC clean intermittent self-catheterization 

CKD chronic kidney disease 

CPG clinical practice guideline 

CQ clinical question 

MA meta-analysis 
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MRKH 症候

群 

Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser 症候群 

PC persistent cloaca 

PICO patient, intervention, comparison, outcome (CQ の説明参照) 

PSARVUP posterior sagittal anorectovaginourethroplasty 

RCT randomized controlled trial 

SR systematic review 

VUR vesicoureteral reflux 
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（Ⅰ） 

作成組織・作成方針 
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【作成組織】 

１．ガイドライン作成主体 

研究班 

平成 26-28 年度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）「先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群（総排泄腔遺残、総排泄腔外

反、MRKH 症候群）におけるスムーズな成人期医療移行のための分類・診断・治療

ガイドライン作成」（H26-難治等（難）-一般-068）研究班 

 

関連協力学会・研究会名 

日本小児外科学会 

日本小児泌尿器科学会 

日本産科婦人科学会  

日本周産期・新生児医学会  

日本小児腎臓病学会  

日本直腸肛門奇形研究会 

 

２．ガイドライン統括委員会 
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代表 

窪田正幸  新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、日本周産期・新生児医学

会、ガイドライン作成の統括  

大須賀 穣  東京大学大学院医学系研究科/産婦人科［産婦人科］ 

 日本産科婦人科学会、ガイドライン作成の指示  

加藤聖子  九州大学大学院医学研究院・生殖病態生理学分野/産科婦人科 ［産婦

人科］ 

 日本産科婦人科学会、ガイドライン作成の指示  

石倉健司  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・器官病態系内科部/腎

臓・リウマチ・膠原病科 ［小児科］ 

 日本小児腎臓病学会、ガイドライン作成の指示  

金子一成  関西医科大学/小児科［小児科］ 

 日本小児腎臓病学会、ガイドライン作成の指示  

赤澤宏平  新潟大学医歯学総合病院/医療情報部 ［臨床統計］ 

 日本統計学会、ガイドライン作成の指示 
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３．ガイドライン作成グループ 

総排泄腔遺残症ガイドライン作成グループ 

代表 

米倉竹夫  近畿大学医学部奈良病院/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

田附裕子  大阪大学大学院医学系研究科・外科学講座/小児成育外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

家入里志  鹿児島大学学術研究院医歯学域医学系/小児外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

藤野明浩  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科

部/外科［小児外科］（旧 慶応義塾大学医学部/小児外科） 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

上野 滋  東海大学医学部・外科学系/小児外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

林 祐太郎  名古屋市立大学大学院医学研究科/腎・泌尿器科学分野［泌尿器科］  

 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

吉野 薫  あいち小児保健医療総合センター/泌尿器科 ［泌尿器科］ 
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 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成 

 

総排泄腔外反症ガイドライン作成グループ 

代表 

矢内俊裕  茨城県立こども病院/小児外科・小児泌尿器科［小児外科・泌尿器科］  

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

岩井 潤  千葉県こども病院/小児外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

山口孝則  福岡市立こども病院/泌尿器科［泌尿器科］  

 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

天江新太郎  陽光福祉会エコー療育園/診療部医科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

山崎雄一郎  地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/泌尿器科［泌尿器科］ 

 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成 

杉多良文  兵庫県立こども病院/泌尿器科 ［泌尿器科］ 

 日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成 
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MRKH 症候群ガイドライン作成グループ 

代表 

河野美幸  金沢医科大学/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、ガイドライン作成  

金森 豊  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科

部/外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

尾藤祐子  神戸大学医学部附属病院/小児外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

新開真人  地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成  

大野康治  大分こども病院/外科  

 日本小児外科学会、ガイドライン作成［小児外科］ 

 

４．システマティックレビューチーム 
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代表 

木下義晶  九州大学病院総合周産期母子医療センター/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュ

ー・メタアナリシス 

 

総排泄腔遺残症 

青井重善  京都府立医科大学/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会 システマティックレビュー・メタアナリシス  

田原和典  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科

部/外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

荒井勇樹  新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュ

ー・メタアナリシス  

久松英治  あいち小児保健医療総合センター/泌尿器科 ［泌尿器科］ 

 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

松野大輔  千葉県こども病院/泌尿器科 ［泌尿器科］ 
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 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

 

総排泄腔外反症 

望月響子  地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

宮田潤子  九州大学大学院医学研究院/小児外科［小児外科］  

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

長谷川雄一  国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科

部/泌尿器科［泌尿器科］  

 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

金 宇鎮  地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/泌尿器科 ［泌尿器科］ 

 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

川上 肇  筑波大学臨床医学系/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 
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MRKH 症候群 

山内勝治  近畿大学医学部奈良病院/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

瓜田泰久  筑波大学臨床医学系/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス  

相野谷慶子  宮城県立こども病院/泌尿器科［泌尿器科］  

 日本小児泌尿器科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

秋野なな  東京大学大学院医学系研究科/産婦人科［産婦人科］  

 日本産科婦人科学会 システマティックレビュー・メタアナリシス  

江頭活子  九州大学大学院医学研究院・生殖病態生理学分野/産科婦人科 ［産婦

人科］ 

 日本産科婦人科学会、システマティックレビュー・メタアナリシス 

 

山口直比呂 日本医学図書館協会［図書館員］ 

 システマティックレビュー・メタアナリシス 

小嶋智美 日本医学図書館協会、ヘルスサイエンス情報専門員［上級］［図書館

員］ 
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 システマティックレビュー・メタアナリシス 

 

５．外部評価委員 

 

蓋 若琰  国立研究開発法人国立成育医療研究センター政策科学研究部政策評価

研究室［公衆衛生学］ 

 医療経済学会、AGREE II に基づいた採点とコメント 

窪田昭男 和歌山県立医科大学第 2 外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドラインの評価 

西島栄治 愛仁会高槻病院小児外科［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドラインの評価 

 

６．ガイドライン作成事務局 

代表 

荒井勇樹  新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科 ［小児外科］ 

日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、パブリックコメント、ガ

イドラインの開示 
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７．研究協力者 

大山俊之  新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、事務局業務補助  

甲賀かをり  東京大学大学院医学系研究科/産婦人科［産婦人科］  

 日本産科婦人科学会、ガイドライン作成補助  

川野孝文  鹿児島大学学術研究院医歯学域医学系/小児外科 ［小児外科］ 

 日本小児外科学会、ガイドライン作成の補助  

原田涼子  東京都立小児総合医療センター/腎臓内科 ［小児科］ 

 日本小児腎臓病学会、ガイドライン作成の補助  

金子徹治  東京都立小児総合医療センター/臨床試験科［臨床試験科］ 

 ガイドライン作製の補助 
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【作成経過】 

１．作成方針 

本診療ガイドライン作成にあたって重視した全体的な方針を以下に示す。 

 Minds による「診療ガイドライン作成手引き 2014」に準拠する。 

 人を対象とする医学系研究に関する倫理指針（平成 26 年 12 月 22 日）を遵守す

る。 

 利益相反（COI）に配慮した透明性の高いガイドラインを作成する。 

 臨床現場の需要に即し、患者の損益を考慮した CQ を掲げる。 

 現段階におけるエビデンスを公平な立場から評価するため、図書館協会に依頼し、

網羅的文献検索、CQ ごとの文献検索を施行した後、システマティックレビュー

チームによりエビデンス総体を評価し、ガイドライン作成チームによりコンセン

サス形成を行い、結論を導き出す（evidence based consensus guideline）。 

 

２．使用上の注意 

 本ガイドラインはあくまでも標準的な指針を提示した参考資料であり、実際の

診療において医師の裁量権を規制するものではない。 
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 本ガイドラインで示された治療方針は全ての患者に適したものではない。患者

の個々の病態や置かれている状況が異なるため、施設の状況（人員・経験・機

器など）および患者や患者家族の個別性を加味して最終的に治療法を決定すべ

きである。 

 推奨文は簡潔にまとめられているので、推奨に至る背景を理解するために解説

文を一読していただくことが望ましい。 

 作成委員会では本ガイドライン掲載の情報について、正確性を保つために万全

を期しているが、利用者が本ガイドラインの情報を利用することにより何らか

の不利益が生じたとしても、一切の責任を負うものではない。治療結果に対す

る責任は直接治療担当者に帰属するものであり、作成委員会は責任を負わな

い。 

 本ガイドラインを医事紛争や医療訴訟の資料として用いることは、本来の目的か

ら逸脱するものである。 

 

３．作成資金と利益相反 

作成資金 

平成 26-28 年度厚生労働科学研究費補助金 
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難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

「先天性難治性稀少泌尿生殖器疾患群（総排泄腔遺残、総排泄腔外反、MRKH 症候

群）におけるスムーズな成人期医療移行のための分類・診断・治療ガイドライン作成」

（H26-難治等（難）-一般-068） 

利益相反 

 本ガイドラインに関して開示すべき COI はない。 

 本ガイドラインの作成にかかる事務・運営費用は、上記作成資金より拠出された。 

 

４．組織篇成（下線部が代表） 

ガイドライン統括委員会 

新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科学分野、東京大学大学院医学系研究科/

産婦人科、九州大学大学院医学研究院生殖病態生理学分野/産科婦人科、国立研究開

発法人国立成育医療研究センター・器官病態系内科部/腎臓・リウマチ・膠原病科、

関西医科大学/小児科、新潟大学医歯学総合病院/医療情報部 

 

ガイドライン事務局 

新潟大学医歯学総合研究科/小児外科学分野 
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ガイドライン作成グループ 

新潟大学大学院医歯学総合研究科/小児外科学分野、近畿大学医学部奈良病院/小児

外科、大阪大学大学院医学系研究科・外科学講座/小児成育外科、鹿児島大学学術研

究院医歯学域医学系/小児外科、東海大学医学部・外科学系/小児外科、名古屋市立

大学大学院医学研究科/腎・泌尿器科、あいち小児保健医療総合センター/泌尿器

科、茨城県立こども病院/小児外科・小児泌尿器科、千葉県こども病院/小児外科、

福岡市立こども病院・感染症センター/泌尿器科、陽光福祉会エコー療育園/診療部

医科、地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センター/泌尿

器科、兵庫県立こども病院/泌尿器科、金沢医科大学/小児外科、国立研究開発法人

国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科部/外科、神戸大学医学部付属病

院/小児外科、地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センタ

ー/外科、大分こども病院/外科 

 

システマティックレビューチーム 

九州大学病院総合周産期母子医療センター/小児外科学、新潟大学大学院医歯学総合

研究科/小児外科学分野、京都府立医科大学/小児外科、国立研究開発法人国立成育
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医療研究センター・臓器・運動器病態外科部/外科、あいち小児保健医療総合センタ

ー/泌尿器科、千葉県こども病院/泌尿器科、地方独立行政法人神奈川県立病院機

構・神奈川県立こども医療センター/外科、九州大学大学院医学研究院/小児外科、

国立研究開発法人国立成育医療研究センター・臓器・運動器病態外科部/泌尿器科、

地方独立行政法人神奈川県立病院機構・神奈川県立こども医療センター/泌尿器科、

近畿大学医学部奈良病院/小児外科、筑波大学臨床医学系/小児外科、宮城県立こど

も病院/泌尿器科、東京大学大学院医学系研究科/産婦人科、九州大学大学院医学研

究院・生殖病態生理学分野/産科婦人科 

 

５．作成工程 

準備 

平成 26 年度に、ガイドライン作成の基礎資料とするために総排泄腔遺残症、総排泄

腔外反症、MRKH 症候群の網羅的全国調査を施行した。 

平成 26 年 6 月 各疾患ごとの網羅的文献検索（日本医学図書館協会）。 

平成 26 年 6 月 14 日 キックオフミーティング。今後の活動方針を決定し、全国調

査の一次と二次の調査項目を各疾患ごとに検討した。 

平成 26 年 9 月 メール審議にて第一次調査、第二次調査項目を決定。 
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平成 26 年 10 月 一次アンケート送付。 

平成 26 年 11 月 一次アンケート終了と二次アンケート開始。 

平成 27 年 2 月 7 日 第 2 回班会議。 

平成 27 年 2 月末 二次アンケート終了。 

平成 27 年 5 月末 集計結果を解析し、総括研究報告書として出版。 

 

SCOPE 

3 つの疾患のガイドライン作成グループを決定し、各疾患ごとにガイドラインを作

成する方針を決定。 

［会議日程と概要］ 

平成 27 年 7 月 4 日 ガイドライン作成疾患統括者会議。各疾患のガイドライン作成

統括者が集合して、今後のスケジュールとガイドライン作成指針を決定し、各疾

患の SCOPE を作成した。 

平成 27 年 8 月 5 日 総排泄腔遺残症ガイドライン作成会議。総排泄腔外反症と

MRKH 症候群は CQ と PICO をメール審議。 

平成 27 年 8 月 29 日 第 1 回班会議。CQ、PICO 作成。各 CQ ごとの文献検索を図

書館協会に依頼。 
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システマティックレビュー 

平成 26 年 6 月 各疾患ごとの網羅的文献検索を日本医学図書館協会に依頼し、文献

を収集して、各論文の内容を吟味し、適切な文献を 1 年間かけて選択した。 

平成 27 年 7 月 4 日 ガイドライン作成疾患統括者会議。各疾患のガイドライン作成

統括者が集合して、今後のスケジュールとガイドライン作成指針を決定し、各疾

患のスコープを作成した。 

平成 27 年 8 月 5 日 総排泄腔遺残症ガイドライン作成会議 総排泄腔外反症と

MRKH 症候群は CQ と PICO をメール審議。 

平成 27 年 8 月 29 日 第 1 回班会議 CQ、PICO 作成。各 CQ ごとの文献検索を図

書館協会に依頼。 

平成 27 年 10 月 平成 26 年度の網羅的文献検索からの一次スクリーニング文献を選

択し、平成 27 年度に各 CQ ごとに検索された一次スクリーニング文献を追加し

て、両者の文献を統合した二次スクリーングを終了。さらに、その中から適切な

文献を三次スクリーングし、システマティックレビューチームに検討を依頼。今

回は、MA（メタアナリシス）、SR（システマティックレビュー）、RCT（ラン

ダム化比較試験）、非 RCT（非ランダム化比較試験）はなく、観察研究のみであ
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ったため、各論文の内容を PICO にまとめた調査票を作成し、症例の集積を行っ

た。 

平成 27 年 12 月 23 日 システマティックレビューチーム全体会議。 

平成 28 年 1 月 11 日 ガイドライングループ会議を開催し、推奨文の Delphi 投票と

エビデンスレベルを決定。 

 

推奨作成 

推奨草案および解説に対して、平成 28 年 1 月 11 日にガイドライングループ会議を

開催し、推奨文 Delphi 投票を施行した（総意形成）。一般に広く受け入れられる推

奨草案とするために、研究班事務局である新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外

科のホームページに推奨草案を掲載し、日本周産期・新生児医学会（平成 28 年 7 月

21 日）、日本小児泌尿器科学会（平成 28 年 7 月 26 日）、日本小児腎臓病学会（平

成 28 年 7 月 31 日）、日本産科婦人科学会（平成 28 年 8 月 2 日）、日本小児外科

学会（平成 28 年 8 月 5 日）にパブリックコメントを募集した。（平成 28 年 7 月 1

日～平成 28 年 8 月 31 日） 

 

最終化 
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日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、日本産科婦人科学会、日本小児腎臓病

学会、日本周産期・新生児医学会からのパブリックコメントを依頼したが、とくに

寄せられたパブリックコメントはなかった。 

AGREE II に基づいた採点とコメント（蓋 若琰 先生 平成 28 年 8 月 5 日）、外部

評価委員（窪田昭男先生 平成 28 年 8 月 17 日、西島栄治先生 平成 28 年 8 月 23

日）による外部評価を受けた。 

平成 28 年 11 月 6 日 平成 28 年度第２回班会議を開催し、内容を検討の上、最終

化した。 

 

公開 

ガイドライン作成事務局である新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科のホーム

ページならびに日本小児外科学会のホームページで公開する。また、Minds に最終

版を提出し、承諾が得られたならば Minds のホームページに公開予定。 
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【疾患トピックの基本的特徴】 

総排泄腔遺残症 

１．臨床的特徴 

 総排泄腔遺残症は、女児の直腸肛門奇形の特殊型で、尿道、腟、直腸が総排泄腔

という共通管に合流し、共通管のみが会陰部に開口する稀少難治性泌尿生殖器疾患

である。人体の発生において、総排泄腔は胎生 6～9 週に直腸と尿路に分離する組織

であるが、この分離過程が障害され、そのまま総排泄腔が遺残した病態である。 

 

２．疫学的特徴 

 総排泄腔遺残症の頻度は、出生 5 万に 1 人とされ、過去 20 年間（1976 年-1995

年）の日本直腸肛門奇形研究会登録症例 1992 例の解析では、全体の 4.7%（93 例）

であった。本症は variation が多く、2010 年の全国集計では、124 症例の 88.5%に子

宮奇形、49.4%に重複腟、84.5%に腟狭窄が認められ、そのパターンも多彩である。

総排泄腔長が 3cm 超の重症型は全体の約 4 割で、合併奇形の発生頻度も高い。泌尿

器系では、腎欠損、水腎症、水尿管症、膀胱尿管逆流などを合併する。 

 2014 年の全国集計では、本症は 6～10 万の出生に 1 人の割合で発生しており、年

間発生数は平均 14.8 人であった。最近の出生前診断率は 57.6%で、主に骨盤内囊
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胞、水腎症、羊水過少などの体腔内異常を発見されていた。分娩形式は経腟分娩が

45.5%、帝王切開が 31.3%であった。合併疾患の割合は、染色体異常が 0.6%、心奇

形が 18.2%、中枢神経異常が 6.2%、脊髄髄膜瘤が 9.4%、脊椎奇形が 24.9%、尿路

奇形が 77.0%、その他 25.5%であった。 

 

３．診療の全体的な流れ 

 本症の約 6 割 は 、骨盤内囊胞や水 腎症など で 出生前に異常が診断され、出生時に

鎖肛に加えて会陰部に 1 孔しか開口していないという特徴的な外陰部所見で確定診

断される。直腸は総排泄腔に開口し排便ができないために、出生時に横行結腸や S

状結腸に人工肛門が造設される。尿道も総排泄腔に開口するが、総排泄腔を通じで

排尿できる場合とできない場合があり、排尿障害が存在する場合は、出生前に腟留

水症、子宮留水症、水腎症をきたし、出生後は膀胱瘻・腟瘻などの外科的介入が必

要となる。これらの外科的処置が慢性腎機能障害を軽減すると考えられている

（CQ1）。腟に関しては、放置すると思春期に月経血流出路障害による腟・子宮留

血症が発生するため、病型によって肛門形成と同時期に一期的腟形成を行う場合

や、先に肛門形成を行い思春期前に腟形成や腸管を用いた代用腟形成を行う場合が

多い。 
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 手術は、総排泄腔長（共通管長）が 3cm 以下の場合、幼児期に一期的腟・肛門形

成を行う。後方矢状切開による肛門・腟形成の他に、腟の形成には skin flap を用い

た腟形成、TUM（Total urogenital mobilization）などがある。総排泄腔長（共通管

長）が 3cm を超える場合は、腟をそのまま会陰まで引き下ろすことができず、

vaginal flap や vaginal switch などの腟形成術や、回腸や結腸を用いた代用腟作成を

行う。これらの病型（共通管長）による術式の選択が、月経血流出路障害（CQ2）

や尿排泄障害（CQ3）を改善するかは、重要な課題である。思春期の月経血流出路

障害に対しては内科的治療が行われる（CQ4）。また、術後の腟口狭窄に対しては

腟ブジーなども施行される。 

 2014 年の全国集計では、95.5%に人工肛門が造設され、主に横行結腸（67.0%）

と S 状結腸（21.7%）に設置され、膀胱瘻などの膀胱に関する手術が 25.1%に施行

されていた。単独に肛門が形成されたのは 32.7%で、腟形成に関しては肛門形成と

同時期が 80.8%で異時性が 12%であった。永久人工肛門が設置されていたのは

7.3%であった。月経が発来した症例のうち月経異常の割合は 35.4%、月経血流出路

障害の割合は 22.5%であった。3.6%が結婚し、4 組に挙児が報告されているに過ぎ

ない。本症において妊娠・出産が可能かどうかも大きな課題である（CQ5）。膀胱
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機能障害の割合は 32.6%で、腎機能障害予防のために、清潔間欠自己導尿は 22.5%

に施行されていた（CQ6）。 

 

総排泄腔外反症 

１．臨床的特徴    

 総排泄腔外反症は、稀少難治性の先天性下腹壁形成異常で、臍帯ヘルニアの下方

に外反した回盲部が存在し、その両側に二分した膀胱が外反して存在する。鎖肛を

合併し大腸は短く、胎生早期の後腸類似のため後腸と表現される。内・外性器形成

異常、恥骨離開を有し、多くは腎奇形、仙骨奇形、下肢奇形、染色体異常、脊髄髄

膜瘤なども合併する。出生後から何回もの外科治療と長期入院が必要であるが、適

切な治療方針には不明な部分が多い。女性の場合、内性器は左右に分離し子宮・腟

形成が必要で、男性では、陰茎形成不全のため女性として育てられている例もあ

る。成長しても、外陰形成、腟形成、膀胱拡大術、腎不全による腎移植の必要な例

も多く、生涯にわたるケアが必要である。 

 

２．疫学的特徴 
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 発生頻度は、出生 15～20 万人に１人とされ、性別では、若干女性に多い。過去

20 年間（1976～1995 年）の日本直腸肛門奇形研究会登録症例 1992 例の解析では、

0.7%（14 例）であった。2014 年の全国集計では、過去 25 年間の発生頻度はほぼ一

定であり、15～17 万人の出生に 1 人の発生で、年間の発生頻度は 7.1 人であった。

性別では女性に若干多く発生していた。男性のうち 23.1%が女性に性決定がなさ

れ、染色体は男性でありながら社会的女性として養育されていた。最近の出生前診

断率は 72.7%で、主に臍帯ヘルニア、脊髄髄膜瘤、外陰形成異常、腹壁破裂疑など

の体表形成異常で発見されていた。分娩形式は経腟分娩が 39.7%、帝王切開が

32.3%であった。合併疾患の割合は、染色体異常が 2.3%、心奇形が 8.3%、中枢神

経異常が 10.0%、脊髄髄膜瘤が 45.6%、脊椎奇形が 42.4%、尿路奇形が 82.0%、そ

の他 37.1%であった。 

 

３．診療の全体的な流れ 

 臍帯ヘルニアを合併し、その下方に外反した膀胱と回盲部が存在する特徴的な体

表奇形のために出生直後に診断される。鎖肛を合併し、外陰は形成不全のため肉眼

的に男女の区別が困難である。男性の場合は性腺を鼠径部に触知することが多い。

男性であっても外性器の形成不全から、女性として養育されることがあり、男性の
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性決定は出生時の重要な問題である（CQ1）。染色体が男性で外陰形成不全のため

に XY 社会的女性として養育された場合、精巣からの男性ホルモンで脳に男性とし

て刷り込みがなされている。一方、精神的な葛藤の原因となる。一方、男性として

育てられた 2/3 は、男性としての性決定に満足しているとされている。 

 恥骨離開を伴っているため、下肢がやや外反した位置に存在する。外反している

膀胱は閉鎖手術が必要であるが、膀胱の閉鎖時期は一定ではない（CQ2）。排便機

能に関しては、人工肛門管理となるが大腸は短く、約半数の症例では脊髄髄膜瘤に

よる仙骨神経機能不全を合併しているため、肛門形成したとしても肛門機能が不良

で永久人工肛門が選択される。肛門形成がなされた場合でも、排便は浣腸管理とな

る。恥骨離開のため、歩行障害も出現する。腎奇形や膀胱尿管逆流による腎不全も

長期的合併症として重要である。 

 新生児期は、外反回盲部閉鎖、人工肛門造設、外反膀胱閉鎖、恥骨閉鎖を行い、

後に外陰形成、肛門形成、膀胱形成、膀胱拡大術・導尿路作成などの手術を施行す

る。膀胱拡大術・導尿路作成が患者 QOL をどのように改善するかは、検討すべき

課題である（CQ3）。女性において、内性器は二分され、適切な月経血流出路を確

保するために腟・子宮再建が必要であるが、第二次性徴の始まった段階で施行すべ

きかどうか、至適手術時期は明らかにされていない（CQ4）。外陰部に痕跡でも陰
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茎を有し男性として養育される場合は外性器形成を行うが、現在の医療では機能的

な男性外性器を作成することは不可能なため、男性外性器形成術がどの程度 QOL

改善に有用かは不明である（CQ5）。外陰形成が困難と考えられる場合は、女性と

しての外陰形成を行うことがある。性の決定は、将来の生殖器形成の必要性などを

考慮して両親を含めたチーム医療によるカウンセリングが前提となる。また、成人

期に達した女性の妊娠と出産も今後の大きな課題である（CQ6）。 

 2014 年の全国集計では、91.3%に人工肛門が造設され、主に後腸（45.4%）と小

腸（22.3%）に設置され、膀胱閉鎖などの膀胱に関する手術が 80.8%に施行されて

いた。単独に肛門が形成されたのは 7.9%で、腟形成が施行されたのは 10.5%であっ

た。永久人工肛門の割合は 73.8%であった。アンケート調査の時点で膀胱機能の評

価が不明瞭な症例も含まれていたが、集計では膀胱機能障害ありと報告されたのは

61.0%で、清潔間欠自己導尿の割合は 28.4%であった。月経が初来した症例のうち

月経異常の割合は 58.7%、月経血流出路障害の割合は 48.9%であった。2.2%が結婚

していたが挙児例はなかった。 

 

MRKH 症候群 

１．臨床的特徴 
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 染色体 46,XX の女性において、女性内性器へと発達する Müller 管の発達異常で、

腟の内側 2/3 から子宮が欠損するが、卵巣・卵管は形成される。完全に欠損する場

合が 45%、不完全欠損型が 25%で、この両者を合わせて Type I と呼び、残りの

30%は、腎欠損、馬蹄腎、椎体異常、多指症、直腸肛門奇形などを合併し、Type II

と呼ばれている。Type I では、外観的に腟口が存在し、第二次性徴としての体型変

化は発生するため、原発性無月経、月経困難などで発見される。Type II では、合併

奇形の精査の過程で発見される場合が多い。 

 

２．疫学的特徴 

 発生頻度は、女性 4500 人に 1 人とされている。思春期から妊娠・出産に関連する

年齢を 11 歳から 50 歳の 40 年間とした場合、この年齢層の女性人口は 2014 年の統

計では約 3 千万人で、発生頻度を女性 4500 人に 1 人とすると、この年齢層の患者総

数は約 7 千人未満とすることができる。腟形成が必要であるが、至適手術法や時期

に関しては、未だに不明である。 

 2014 年の全国集計では、直腸肛門奇形などの合併症で乳幼児期に発見された症例

は 21 例であった。 
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３．診療の全体的な流れ 

 他の合併奇形を有しないタイプでは、思春期の原発性無月経で発見され、画像検

査で内性器の欠損または痕跡化した内性器があれば確定診断される。他の合併奇形

を有する Type II では、直腸肛門奇形を有する場合に、全身検索において馬蹄腎、腎

奇形、椎体奇形があれば、本症を疑う。女児の低位・中間位鎖肛では、本症の合併

に留意する必要がある。合併症治療時に内性器の評価を行い、内性器の状態に適し

た腟形成術をプラニングし、成人期のトランジション医療へと繋げることが重要で

ある。小児期に発見された症例においては、確定診断のためには、MRI の他に腹腔

鏡検査が必要かどうか（CQ1）、適切な腟形成術の時期（CQ2）、痕跡子宮が存在

する場合の小児期における対応（CQ３）などが問題となる。 

 合併奇形を有しない Type I では、思春期に入って腟形成が必要となる。Frank 法

は、浅い腟をブジーすることで腟を深く形成していく非観血的方法で、侵襲は少な

いが時間がかかる欠点がある。Wharton 法は腟の間隙を外陰から作成し、プロテー

ゼを長期間挿入し扁平上皮化を待つ方法で、分泌物が多く失敗率も高い。McIndoe

法は、外陰より腟の間隙を作成し腟壁を遊離皮弁で形成する方法で、簡便であるが

皮弁採取の瘢痕ができる。Ruge 法は結腸を用いた腟再建で、手術操作が複雑であ

る。William 法は、大陰唇を用いて腟を再建する方法で、McIndoe 手術の不成功例
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の追加手術に利用されている。Davydov 法は、腹腔より腹膜を会陰部にまで伸ばし

腟に形成する。Baldwin 法は、腸管の一部を腟として利用する。その他、再生医療

により作成された代用腟を用いる方法など多くの手術法が提案されているが、理想

的な術式は決定されていない。性に目覚める多感な思春期において、女性として腟

がなく、手術が必要であるが理想的な腟形成術が未開発であるという認識は大きな

精神的ストレスを生ずるものと考えられる（CQ4）。また、卵巣・卵管のみが存在

する状況で、妊娠・出産が現在の医療状況を鑑みて可能かどうかも大きな問題であ

る（CQ5）。 

 2014 年の全国集計では、21 例のうち直腸肛門奇形の合併は 13 例で、低位 8 例、

中間位 5 例であった。腟形成に関しては 4 例に施行され、Fran 法、Posterior thigh 

flap 法、Raffensperger 法（Abdominal perineal vaginal pull-through）、Ruge 法が用

いられていた。 
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【診療ガイドラインがカバーする内容に関する事項】 

総排泄腔遺残症 

１．タイトル 

 総排泄腔遺残症患者の円滑な成人期医療移行 

 

２．目的 

 以下のアウトカムを改善することを目的とする。 

・腟留水症・子宮留水症・水腎症 

・病型に基づく治療 

・月経血流出路障害 

・尿排泄障害／慢性腎機能障害 

・妊娠・出産 

・移行期医療、精神的サポート体制 

 

３．トピック 

 稀少疾患である総排泄腔遺残症に対して行われる治療は、病型や施設において異

なり、排便機能に関しては一定のコンセンサスに基づく治療がなされ、成人期に移
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行するまでには質が向上する症例が多いが、月経血流出路障害や尿排泄障害に対し

て満足のゆく結果がえられていない。思春期にいたるまでの移行期医療を改善して

ゆくためには多くの課題が存在し、以下のようなトピックにまとめることができ

る。 

・腟留水症・子宮留水症・水腎症の治療と腎機能の温存 

・病型に基づく適正な治療／腟狭窄と月経血流出路障害 

・病型に基づく適正な治療／腎機能障害と尿排泄障害 

・月経血流出路障害の内科的治療 

・妊娠・出産 

・清潔間欠自己導尿と慢性腎機能障害 

・移行期医療、精神的サポート体制の構築 

 

４．想定される利用者・利用施設 

【適応が想定される利用者】 

・小児外科医 

・小児泌尿器科医 

・産婦人科医 
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・小児腎臓内科医 

・小児精神科医 

・小児泌尿生殖器ケアに関係するコメディカルスタッフ  

・患者、患者家族  

【利用施設】 

・大学病院、小児病院、地域保健機関 

 

５．既存のガイドラインとの関係 

 既存のガイドラインはない 

 

６．重要臨床課題 

 重要臨床課題 1. 「腟留水症・子宮留水症・水腎症」 

 重要臨床課題 2. 「病型分類に基づく治療」 

 重要臨床課題 3. 「月経血流出路障害」 

 重要臨床課題 4. 「妊娠・出産」 

 重要臨床課題 5. 「尿排泄障害」 
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７．ガイドラインがカバーする範囲・しない範囲 

【カバーする範囲】 新生児期から思春期・成人期にかけての患者  

【カバーしない範囲】 臨床データが不足しているため壮年期以降の患者はカバーで

きない。 

 

８．クリニカルクエスチョン 

CQ1. 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性腎機能障害を

軽減するか？  

CQ2. 病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改善するか？  

CQ3. 病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか？  

CQ4. 月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？  

CQ5. 妊娠・出産は可能か？  

CQ6. 清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 

 

総排泄腔外反症 

１．タイトル 

 総排泄腔外反症患者の円滑な成人期医療移行 
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２．目的 

 以下のアウトカムを改善することを目的とする。 

・性の決定 

・排尿障害 

・腎機能障害 

・消化管機能、排便障害 

・月経血流出路障害 

・性交障害 

・脊椎管形成障害に基づく神経機能障害 

・妊娠・出産 

・移行期医療、精神的サポート体制 

 

３．トピック 

 最も重篤な泌尿生殖器障害を有する総排泄腔外反症例は、男女両性に発生し、生

下時より腹壁形成、人工肛門作成、泌尿生殖器などの外科的治療の他に、外陰形成

不全のため性の決定に関する問題など多くの課題が存在し、以下のようなトピック

にまとめることができる。 
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・出生前診断（含疑診）例への対応 

・性の決定 

・膀胱機能障害（蓄尿障害、排尿障害）の治療、尿禁制の獲得 

・腎機能障害の改善 

・消化管機能の確保、排便障害の治療 

・月経血流出路障害の治療 

・性交障害への対応 

・脊椎管障害（二分脊椎、精髄髄膜瘤、脊髄脂肪腫、終糸係留）の対策 

・妊娠・出産 

・移行期医療、精神的サポート体制の構築 

 

４．想定される利用者・利用施設 

【適応が想定される利用者】 

・小児外科医 

・小児泌尿器科医 

・産婦人科医 

・小児腎臓内科医 
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・小児精神科医 

・小児泌尿生殖器ケアに関係するコメディカルスタッフ 

・患者、患者家族  

【利用施設】 

・大学病院、小児病院、地域保健機関 

 

５．既存のガイドラインとの関係 

 既存のガイドラインはない 

 

６．重要臨床課題 

 重要臨床課題 1. 「性の決定」 

 重要臨床課題 2. 「膀胱機能障害」 

 重要臨床課題 3. 「腎機能保持と尿禁制獲得」 

 重要臨床課題 4. 「月経血流出路障害」 

 重要臨床課題 5. 「男性外性器の再建」 

 重要臨床課題 6. 「妊娠・出産」 
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７．ガイドラインがカバーする範囲・しない範囲 

【カバーする範囲】 新生児期から思春期・成人期にかけての患者  

【カバーしない範囲】 臨床データが不足しているため壮年期以降の患者はカバーで

きない。 

 

８．クリニカルクエスチョン 

CQ1. 性の決定は染色体に基づくべきか？  

CQ2. 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？  

CQ3. 膀胱拡大術・導尿路作成術は QOL の改善に有効か？ 

CQ4. 腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべきか？ 

CQ5. 男性外性器形成術は QOL を改善するか？ 

CQ6. 女性は妊娠・出産が可能か？ 

 

MRKH 症候群 

１．タイトル 

 MRKH 症候群患者の円滑な成人期医療移行 
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２．目的 

 TypeⅡ症例の、以下のアウトカムを改善することを目的とする。 

・小児期の確定診断 

・小児期の腟形成術 

・術後腟狭窄 

・小児期に発見された痕跡子宮 

・妊娠・出産 

・移行期医療、精神的サポート体制 

 

３．トピック 

 合併症を有する Type Ⅱ症例は、思春期に無月経で発見される TypeⅠと異なり小

児期に診断されることがあり、TypeⅠと異なる多くの課題が存在し、以下のような

トピックにまとめることができる。 

・小児期の確定診断に必要な検査 

・小児期の腟形成術の有用性 

・術後の腟狭窄予防 

・小児期に発見された痕跡子宮への対応 

・妊娠・出産 
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・移行期医療、精神的サポート体制の構築 

 

４．想定される利用者・利用施設 

【適応が想定される利用者】 

 ・小児外科医 

 ・小児泌尿器科医 

 ・産婦人科医 

 ・小児腎臓内科医 

 ・小児精神科医 

 ・小児泌尿生殖器ケアに関係するコメディカルスタッフ  

 ・患者、患者家族  

【利用施設】 

 ・大学病院、小児病院、地域保健機関 

 

５．既存のガイドラインとの関係 

 既存のガイドラインはない 
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６．重要臨床課題 

 重要臨床課題 1. 「確定診断」 

 重要臨床課題 2. 「無月経」 

 重要臨床課題 3. 「腟形成術式」 

 重要臨床課題 4. 「腟形成手術時期」 

 重要臨床課題 5. 「痕跡子宮」 

 重要臨床課題 6. 「精神的障害」 

 重要臨床課題 7. 「妊娠・出産」 

７．ガイドラインがカバーする範囲・しない範囲 

【カバーする範囲】 新生児期から思春期・成人期にかけての患者  

【カバーしない範囲】 臨床データが不足しているため壮年期以降の患者はカバーで

きない。 

 

８．クリニカルクエスチョン 

CQ1. 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？  

CQ2. 鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は有用か？  

CQ3. 痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 
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CQ4. 思春期の精神的サポートは必要か？   

CQ5. 妊娠・出産は可能か？ 
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【システマティックレビューに関する事項（3 疾患共通）】 

１．実施スケジュール 

平成 26 年 6 月 各疾患ごとの網羅的文献検索（日本医学図書館協会）。 

平成 27 年 7 月 4 日 ガイドライン作成疾患統括者会議。各疾患のガイドライン作成

統括者が集合し、今後のスケジュールとガイドライン作成指針を決定し、各疾患

の SCOPE を作成した。 

平成 27 年 8 月 5 日 総排泄腔遺残症ガイドライン作成会議。総排泄腔外反症と

MRKH 症候群は CQ と PICO をメール審議。 

平成 27 年 8 月 29 日 第 1 回班会議。CQ、PICO 作成。各 CQ ごとの文献検索を図

書館協会に依頼。 

平成 27 年 10 月 文献一次、二次、三次スクリーニング。 

平成 27 年 12 月 23 日 システマティックレビューチーム全体会議。 

平成 28 年 1 月 11 日 ガイドライングループ会議を開催し、推奨文の Delphi 投票と

エビデンスレベルを決定。 

 

２．エビデンスの検索 

【エビデンスタイプ】 
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既存の診療ガイドライン、SR/MA 論文、個別研究論文を、この順番の優先順位で検

索する。優先順位の高いエビデンスタイプで十分なエビデンスが見いだされた場合

は、そこで検索を終了してエビデンスの評価と統合に進む。個別研究論文として

は、RCT、非 RCT、観察研究を検索の対象とする。 

【データベース】 

個別研究論文については、Medline、Embase、Cinahl を、SR/MA 論文について

は、Medline、The Cochrane Library を、既存の診療ガイドラインについては、

Guideline International Network の International Guideline Library、米国 AHRQ の

National Guideline Clearinghouse を対象とする。 

【検索の基本方針】 

介入の検索に際しては、PICO フォーマットを用いる。P と I の組み合わせが基本

で、ときに C も特定する。O については特定しない。 

【検索対象期間】 

すべてのデータベースについて、2015 年 6 月 13 日までとする。 

 

３．文献の選択基準、除外基準 
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採用条件を満たす CPG、SR 論文が存在する場合は、それを第一優先とする。採用

条件を満たす CPG、SR 論文がない場合は、個別研究論文を対象として de novo で

システマティックレビューを実施する。de novo システマティックレビューでは、採

用条件を満たす RCT を優先して実施する。採用条件を満たす RCT がない場合には

観察研究を対象とする。採用条件を満たす観察研究がない場合は、システマティッ

クレビューは実施しない。 

 

４．エビデンスの評価と統合の方法 

エビデンス総体の強さの評価は、「Minds 作成の手引き 2014」の方法に基つ ゙

く。エビデンス総体の統合は、質的な統合を基本とし、適切な場合は量的な統合も

実施する。 
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【推奨作成から最終化、公開までに関する事項（3 疾患共

通）】 

１．推奨作成の基本方針 

推奨の決定は、作成グループの審議に基づく。意見の一致をみない場合には、投票

を行って決定する。推奨の決定には、エビデンスの評価と統合で求められた「エビ

デンスの強さ」、「益と害のバランス」の他、「患者の価値観の多様性」、「経済

学的な視点」も考慮して、推奨とその強さを決定する。 

 

２．最終化 

パブリックコメントを募集して結果を最終版に反映させる。その他、外部評価委

員、日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、日本産科婦人科学会、日本周産

期・新生児医学会、日本小児腎臓病学会、Minds による外部評価を受けた後に改訂

を行い、最終化する。 

 

３．外部評価の具体的方法 

外部評価委員が個別にコメントを提出する。ガイドライン作成グループは、各コメ

ントに対して診療ガイドラインを変更する必要性を討議して、対応を決定する。 パ
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ブリックコメントに対しても同様に、ガイドライン作成グループは、各コメントに

対して診療ガイドラインを変更する必要性を討議して、対応を決定する。 

 

４．公開の予定 

外部評価、パブリックコメントへの対応が終了したら、ガイドライン統括委員会が

公開の最終決定をする。公開の方法は、ガイドライン作成グループとガイドライン

統括委員会が協議の上で決定する。現在は、ガイドライン作成事務局である新潟大

学大学院医歯学総合研究科小児外科のホームページならびに研究協力施設のホーム

ページで公開する。また、外部評価の後に、日本小児外科学会、日本小児泌尿器科

学会、日本産科婦人科学会、日本周産期・新生児医学会、日本小児腎臓病学会、

Minds のホームページにも公開予定である。また、書籍としての出版も検討する。 

 

 

 

 

（Ⅲ） 

推奨 
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総排泄腔遺残症 CQ1 

推奨提示 

CQ 1 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入は、慢性

腎機能障害を軽減するか？ 

推奨文 腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する外科的介入により、

慢性腎機能障害を軽減するかどうかのエビデンスは不明であ

るが、腎機能障害が軽減される可能性もあり、症例に応じた

治療介入が提案される。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔遺残症においてしばしば腟留水症・子宮留水症・水腎症を認め、慢性

腎機能障害に進行する症例もある。これらに対する外科的介入が慢性腎機能障害
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を軽減するかどうかは不明である。これを評価するために腎機能障害の改善にお

ける外科治療介入の有用性を検討した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ1のPICOにおいて、二次スクリーニングおよび三次スクリーニングで欧文5

篇が本CQに対する対象文献となった。 

 

【観察研究の評価】 

 症例集積の4篇1-4)は、「腟留水症・子宮留水症・水腎症」を併発した症例に絞っ

たものではなく、稀少疾患である総排泄腔遺残症に対する治療経験を多数まとめ

たものであり、それぞれの症例に対する外科的介入を行ったかどうかは記載され

ていなかった。アウトカムとして腎機能を評価していたものは2篇1,2)のみで、1篇1)

は異形成腎（renal dysplasia）、膀胱尿管逆流（VUR）、腎瘢痕が将来的な慢性腎

臓病（CKD）の予測因子となる可能性を、もう1篇は初診時からの経過観察期間に

おける腎機能推移をみたもので、外科的介入により将来的なCKDのリスクをみて

いるものではない。CQ1について適切に検討された論文はなくエビデンスは弱

い。 
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【推奨作成】 

 単独の子宮留水症が腎機能に影響するか否かは判定できないが、一般的に水腎

症・膀胱拡張といった尿路閉塞やＶＵＲに起因する尿路感染が慢性腎機能障害を

引き起こすため、これに対する治療が慢性腎機能障害を改善させる、あるいは進

行を緩徐にすることは明らかである。エビデンスレベルの高い論文はないものの

症例集積の内容からは、初診時のCKD stageが1から3の症例は、腟留水症・子宮

留水症・水腎症・拡張膀胱・ＶＵＲも含めて適切な管理とフォローアップがなさ

れればstage悪化の可能性は低いといえる。Renal dysplasiaを含めて初診時のCKD 

stage 4から5の症例を出生後の治療で機能改善させることは困難であるが、尿路閉

塞に対する治療が進行性腎機能障害を軽減させるあるいは進行を緩徐にさせる可

能性はある。症例に応じた治療介入は、益と害のバランスにおいて、患者レベル

でも医療経済レベルでも益が大きいと考えられ、症例に応じた治療介入を提案す

ることとした。 

 

【まとめ】 
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 CQ1に対して適切な回答を得ることはできなかった。2篇1,2)の症例集積の内容か

らは、「初診時のCKD stageが1から3の症例は適切にフォローアップされれば

stage悪化の可能性は低い」ものの、「Renal dysplasia、VUR、腎瘢痕がある症例

は、将来的にCKDを呈する可能性があるため、注意深くフォローすべき」であ

る。 

 

【参考文献】 

1) Warne SA, Wilcox DT, Ledermann SE, et al. Renal outcome in patients with 

cloaca. J Urol 2002;167:2548-51.  

2) DeFoor WR, Bischoff A, Reddy P, et al. Chronic Kidney Disease Stage 

Progression in Patients Undergoing Repair of Persistent Cloaca. J Urol 2015; 

194: 190-194.  

3) Warne SA, Wilcox DT, Ransley PG. Long-term urological outcome of patients 

presenting with persistent cloaca. J Urol 2002;168:1859-62. 

4) Bischoff A, Levitt MA, Breech L, et al. Hydrocolpos in cloacal malformations. J 

Pediatr Surg 2010;45:1241-5. 

5) Versteegh HP, Sloots CE, Wolffenbuttel KP, et al. Urogenital function after 
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cloacal reconstruction, two techniques evaluated. J Pediatr Urol 

2014;10(6):1160-4.  

 

CQ1 一般向けサマリー 

 総排泄腔遣残症の患者さんにおいて、腟留水症・子宮留水症・水腎症に対する

外科的介入は、慢性腎機能障害を軽減するというエビデンスはありませんでし

た。しかし、腎機能障害が軽減される可能性はあり、個々の患者さんの状態に応

じた治療を行うことが必要と思われます。 
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総排泄腔遺残症 CQ2 

推奨提示 

CQ 2 病型（共通管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改

善するか？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）改善するとはいえないが、否定するものではな

い。 

エビデンスの強さ D：とても弱い 

推奨の強さ  なし 

 

推奨作成の経過 

 月経血流出路障害は総排泄腔遺残症の思春期以降の大きな問題の一つである。

先天性に閉塞をきたしている場合でなくとも、総排泄腔の長さや根治術式の選

択、その後の合併症の有無など、様々な因子が関与して生じうる病態と考えられ

る。しかしながら、これらの要因を除くことにより月経血流出路障害の予防が可

能なのかどうかは明らかでない。ここでは病型（共通管長）に対する術式の選択

により、月経血流出路障害のリスクを下げられるかどうかを検討した。 
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【文献検索とスクリーニング】 

 CQ２のPICOにおいて、二次ならびに三次スクリーニングにより、欧文6篇と邦

文2篇が対象文献となった。本CQのPICOに完全に対応する文献は認めなかった

が、エビデンスレベルは乏しいが有用と思われた欧文5篇1-5)と追加1篇6)について、

症例集積における結果と考察を統合した。 

 

【観察研究の評価】  

 スクリーニングを経た文献には、RCTなどエビデンスレベルの高いものはな

く、SRが１篇1)、残り4篇2-5)が症例集積あるいは症例報告であった。「病型（共通

管長）による術式選択は、月経血流出路障害を改善するか？」というCQを考察す

るために、共通管長の違いによる月経血流出路障害の頻度と術式選択の観点から

分析を行った。病型による狭窄症状の発生頻度の報告と病型による術式選択につ

いての報告が別々に見いだされたが、同時に本CQを満足させる報告は得られなか

った。共通管の短い病型では月経血流出路障害の発生頻度が低いが、詳細な術式

選択との関連は不明であった。共通管の長い病型では、開腹による腟再建（症例

に応じて、vaginal flap、vaginal switch、腸管による再建）が選択されており、症
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例に応じ複雑な術式が選択されている可能性が高いため、一定の合併症の記載が

困難であると考えられた。つまり、晩期合併症が増加する可能性はあるが、詳細

な再建術式別の結果は不明であった。また、術式以外にも内性器の形成状態が月

経血流出路障害の発症に影響がある可能性が高いとする報告6)があったことを、参

考意見として記載する。本CQに対して詳細な回答が得られない理由としては、症

例ごとの診断と術式のvariationが多いこと、根治術後に長期間（思春期に達する

まで）の観察期間を要し、その間の根治術式や施行時期の変遷、また、成人施設

へのフォローの移行による情報の散逸が考えられた。 

 

【推奨作成】 

 推奨文案として「改善するとはいえないが、否定するものではない。病型ごと

に術式を選択することで、月経血流出路障害を改善するか？とは、すなわち、病

型ごとに月経血流出路障害を改善する最適術式があるか、ということに相当す

る。これに対する明確なエビデンスはなく、一般的な病型に応じた術式選択に加

えて、個々の症例に応じた修正の余地があると考えられる。」が挙げられ、ガイ

ドライン作成会議にて討議された。病型のvariationが多く、分類にもばらつきを

認め、必ずしも共通管長の違いだけで術式を一律に選択できないことや、病型と
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術式の各組み合わせの症例数はエビデンスを得るために不十分であるということ

が確認され、最終的に推奨文を作成できないという判断に至った。 

 

【まとめ】  

 総排泄腔遺残症において、「将来、月経血流出路障害の発生リスクを下げるた

めの病型（共通管長による）ごとの最適な術式」を、明確に示すエビデンスはな

かった。病型のvariationが多く、分類にもばらつきを認め、必ずしも共通管長の

違いだけで術式を一律に選択できないことが、エビデンスを得られないひとつの

理由と考えられた。病型と術式の各組み合わせの症例数はエビデンスを得るため

には不十分で、月経血流出路障害のリスクを下げるためには、個々の症例に応じ

た術式の工夫も考慮すべきと考えられた。 

 

【参考文献】 

1) Versteegh HP, van Rooij IA, Levitt MA, et al. Long-term follow-up of functional 

outcome in patients with a cloacal malformation: a systematic review. J Pediatr 

Surg 2013;48:2343-50. 

2) Warne SA, Wilcox DT, Creighton S, et al. Long-term gynecological outcome of 
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patients with persistent cloaca. J Urol 2003;170:1493-6.  

3) Levitt MA, Stein DM, Pena A. Gynecologic concerns in the treatment of 

teenagers with cloaca. J Pediatr Surg 1998;33:188-93.  

4) Taghizadeh AK, Wilcox DT. A posterior sagittal approach for revision 

vaginoplasty. BJU Int 2005;96:1115-7.  

5) Couchman A, Creighton SM, Wood D. Adolescent and adult outcomes in women 

following childhood vaginal reconstruction for cloacal anomaly. J Urol 

2015;193:1819-22.  

6) Pena A, Levitt MA, Hong A, et al. Surgical management of cloacal 

malformations: a review of 339 patients. J Pediatr Surg 2004;39:470-9.  

 

CQ2 一般向けサマリー 

 総排泄腔遺残症の患者さんにおいて、「将来において、月経血流出路障害のリ

スクを下げるための病型（共通管長による）ごとの最適な術式」を示すエビデン

スはありませんでした。これは、病型には患者さんごとに細かい点で様々な相違

があり、必ずしも共通管長の違いだけで術式を一律に選択できないことがひとつ

の理由です。また、病型と術式の各組み合わせの患者さんの数は少なく、一定の
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傾向を証明するために十分ではないこともあります。月経血流出路障害を生じる

リスクを下げるためには、個々の患者さんの状態に応じた術式の工夫の余地があ

ると考えられます。 
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総排泄腔遺残症 CQ3 

推奨提示 

CQ3 病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善する

か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）共通管長が 3cm 以下の症例では術後尿禁制が保

たれ、3cm 超の症例では保たれない傾向は示されたが、病型

（共通管長）による初回術式選択が、尿排泄障害を改善する

かの明解なエビデンスは得られなかった。 

エビデンスの強さ  D：とても弱い 

推奨の強さ  なし 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔遺残症においては尿排泄障害の合併症を認め、尿路感染症の罹患率も

高い。尿道は総排泄腔に開口するが、総排泄腔を通じて排尿できる場合とできな

い場合があり、初回術式選択が将来の尿排泄障害の克服に寄与するかどうかを解

析した。 
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【文献検索とスクリーニング】 

 CQ3のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングで6文献が該当した。

SR1篇、後ろ向きコホート研究1篇、症例集積4篇であった。このうちSR1篇および

症例集積2篇に関しては、総排泄腔遺残症に関しての病型（共通管長）の記載や術

後の排尿機能に関しての記載が十分でなかったため、後ろ向きコホート研究1篇

1)、症例集積2篇2,3)を採用する文献とした。したがって、本CQに対する推奨文の検

討においては、これら3論文がシステマティックレビュー対象論文となった。 

 

【観察研究の評価】 

 文献スクリーニングを行い、今回採用した文献のすべてにおいて病型（共通管

長）によって根治術の術式を選択・変更している文献はみられなかった。また、

根治術の術式と術後の排尿機能を結びつけて評価している文献もみられなかっ

た。このため、本CQに対して直接の答えを得ることはできなかったが、術前の病

型（共通管長）が術後の排尿機能に影響を与えるかという視点で3篇の論文を統

合・評価した。 

これら3文献の報告を統合すると、 
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① 共通管長3cm以下の症例：48例 

 尿禁制が獲得できた症例：34例（71%） 

 自然排尿のみで尿禁制が獲得できた症例：26例（54%） 

 清潔間欠自己導尿（CISC）併用で尿禁制が獲得できた症例：8例（17%） 

② 共通管長3cm超の症例：34例 

 尿禁制が獲得できた症例：14例（41%） 

 自然排尿のみで尿禁制が獲得できた症例：6例（18%） 

 CISC併用で尿禁制が獲得できた症例：8例（23%） 

となり、自然排尿のみでの尿禁制獲得においても、CISC併用を含めての尿禁制獲

得においても、共通管長3cm以下であることが有利な条件であると示唆された。 

 

【推奨作成】 

 共通管長が3cm以下の症例では術後尿禁制が保たれ、3cm超の症例では保たれな

い傾向は示されたが、病型（共通管長）による初回術式選択が、尿排泄障害を改

善するかの明解なエビデンスは得られなかった。したがって、CQ３に対する明確

な推奨文を作成できなかった。 
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【まとめ】 

 「病型（共通管長）による術式選択は、尿排泄障害を改善するか？」というCQ

を考察するにあたって採用する論文を読み解いた結果、現時点で病型（共通管

長）によって術式選択を行っている文献報告自体がなく、本CQに明確に回答する

ことはできなかった。 

 しかし、病型（共通管長）によって術後の尿排泄障害、特に尿禁制が獲得でき

るかどうかに関しては、共通管長が3cm以下であることがgood prognostic factorで

ある可能性が示唆された。また、尿禁制獲得が自然排尿のみで得られるか、CISC

を併用する必要があるかどうかに関しても、共通管長によって同様の傾向がある

ことが示唆された。 

 

【参考文献】 

1) Versteegh HP, Sloots CE, Wolffenbuttel KP, et al. Urogenital function after 

cloacal reconstruction, two techniques evaluated. J Pediatr Urol 2014;10:1160-4. 

2) Warne SA, Wilcox DT, Ransley PG. Long-term urological outcome of patients 

presenting with persistent cloaca. J Urol 2002;168:1859-62.  

3) Matsui F, Shimada K, Matsumoto F, et al. Bladder function after total urog 
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mobilization for persistent cloaca. J Urol 2009;182:2455-9. 

 

CQ3 一般向けサマリー 

 総排泄腔遺残症の患者さんにおいて、病型（共通管長）による初回手術方法の

選択が、尿排泄障害を改善するかのエビデンスはありませんでしたが、長期的な

尿禁制の保持および尿排泄機能の改善を得られるような術式・手技の開発と評価

が望まれます。 
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総排泄腔遺残症 CQ4 

推奨提示 

CQ4 月経血流出路障害に対して内科的治療は有効か？ 

推奨文 月経血流出路障害に対して、外科的治療と比較した内科的治

療の有効性は不明であったが、これら内科的治療の介入が、

必要に応じて適切に施行されるべきであると思われる。 

エビデンスの強さ  D（とても弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 成人期に移行した総排泄腔遺残症における月経血流出路障害に対する根本的な

改善策は外科的治療であるが、内科的治療であるホルモン療法は、急性期の炎症

を緩和し生殖器の機能温存を図るために有用であり、外科的治療へのつなぎの治
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療法としても重要と考えられ、必要に応じて適切に施行されるべき治療法と思わ

れる。月経血流出路障害に対する内科的治療の有用性について解析した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ4のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングで欧文5篇が該当した。

これらの文献は、全て症例集積による後方視的観察研究であった。しかし、3篇1-3)

は本CQに関する記載がなく、残りの2篇4,5)を中心に推奨文を作成した。 

 

【観察研究の評価】 

 月経血流出路障害を呈した症例に対する内科的治療はホルモン療法の報告のみ

で、子宮内膜刺激を抑制し症状を緩和させ、炎症の改善、生殖器の温存に有用と

されている。しかし、内科的治療のみで経過を見ている報告はなく、ホルモン療

法による症状改善の後は、月経血流出路障害を改善するための根治的手術が必要

とされていた4)。腟形成術後の腟再狭窄に関しては腟拡張器が有用とされていた

4,5)。手術時期による腟形成術の成績に関しては不明な点が多く、早期の腟形成は

術後合併症が半数に認められると報告3)され、標準的な手術時期は不明であった。 
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【推奨作成】 

 総排泄腔遺残症における月経血流出路障害は、子宮・腟形成術後の合併症であ

り思春期になって発生する。文献的には、思春期以降の総排泄腔遺残症症例の36

～41%に認められるとされている4)。乳児期に施行された腟形成術後の発生頻度は

36%であり、子宮摘出を要した症例も5%に認められていた3)。月経血流出路障害

が発生した際には外科的治療が必要となるが、適切なホルモン治療の施行が生殖

機能の温存に有用と考えられ、根治的治療法ではないが適切に施行されることが

患者の益に繋がると判定した。 

 

【まとめ】 

 内科的治療は、すなわちホルモン療法と置き換えることができるが、ホルモン

療法自体は月経血流出路障害の症状緩和に有用であり、手術を前提とした治療法

としても評価することができる。外科的治療と組み合わせることで、最大限の生

殖機能温存を図ることができ、適切にホルモン療法を施行すべきである。 

 

【参考文献】 

1) Bischoff A, Levitt MA, Breech L, et al. Vaginal switch--a useful technical 
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alternative to vaginal replacement for select cases of cloaca and urogenital sinus. 

J Pediatr Surg 2013;48:363-6.  

2) Warne SA, Wilcox DT, Creighton S, et al. Long-term gynecological outcome of 

patients with persistent cloaca. J Urol 2003;170:1493-6. 

3) Couchman A, Creighton SM, Wood D. Adolescent and adult outcomes in women 

following childhood vaginal reconstruction for cloacal anomaly. J Urol 

2015;193:1819-22. 

4) Breech L. Gynecologic concerns in patients with anorectal malformations. Semin 

Pediatr Surg 2010;19:139-45.  

5) Taghizadeh AK, Wilcox DT. A posterior sagittal approach for revision 

vaginoplasty. BJU Int 2005;96:1115-7.  

 

CQ4 一般向けサマリー 

 総排泄腔遺残症における月経血流出路障害に対して、外科的治療と比較し内科

的治療の有用性を検討した報告はありませんでした。内科的治療としてはホルモ

ン療法のみが検討されていましたが、ホルモン療法は症状の緩和や生殖器の機能
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温存に有用であり、外科的治療の前段階治療としても重要と考えられ、適切に使

用されることが望ましいと思われます。 
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総排泄腔遺残症 CQ5 

推奨提示 

CQ5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨文 妊娠・出産の報告はあるが、症例ごとに生殖器の状態は大き

く異なるため一概に可能とはいえず、また、妊娠・分娩に際

しては厳重な管理が必要である。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 妊娠・出産は、身体的状況だけでなく、心理的、社会的な因子が関与して成立

するが、患者・家族にとって期待できるか否かは重要な問題である。妊娠・出産

は、全ての成人女性に生じるわけではなく、望むか否かを大前提としており、各

個人の精神的・肉体的状況、思想、社会的事情、家庭環境など、多くの複雑な因
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子が関与する事象である。しかし、医学的な妊娠・出産の可能性の有無に関して

は、医療者のみならず患者・家族にとっても重要な問題である。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ5のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングで欧文7編が該当した。

妊娠および出産をアウトカムとして検討したが、2篇1,2)が症例集積、5篇3-7)が症例

報告でいずれも観察研究であった。 

 

【観察研究の評価】 

 いずれの文献においても、CQ5の命題である妊娠・出産の可能性について言及

したものはなかった。妊娠率・出産率、妊娠機転、生殖器形態の問題、分娩方

法、妊娠・出産に伴う合併症の有無に関してまとめ、推奨文の検討においてはこ

れらの結果と考察を統合した。 

 文献より対象となった27例中の妊娠例は多数回の妊娠例も含め13例で、出産例

は7例であった。妊娠機転は9例が不明で、自然妊娠が2例、人工授精が2例であっ

た。報告例27例全例が生殖器に対する修復術を施行されていたが、生殖器修復手

術後の形態と機能、妊娠と出産との関連についての記載はなかった。ただし、小
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笠原ら1)の7例の報告では、産婦人科を受診した全例が形態的に妊娠可能という評

価を得ていた。分娩方法は、帝王切開が4例、経腟分娩が1例、不明が2例であっ

た。妊娠・出産に伴う合併症には、早期破水・早期陣痛、早期破水による緊急帝

王切開、妊娠中の尿路感染症や腹痛、分娩時腟裂傷の報告があった。 

 

【推奨文の作成】 

 本CQ、「成人に達した総排泄腔遺残症症例において、妊娠・出産は可能か？」

に対し、妊娠・出産例が少数でも報告されていることを希望的にとらえ、推奨文

素案として、「可能であり、妊娠・出産に伴う合併症管理により、挙児を得るこ

とができる。」が提案されたが、班会議の中で、「自然妊娠は難しく、適切な不

妊治療を受ければ妊娠できるといったニュアンスを解説文に入れる必要がある。

簡単に妊娠できるといった誤解を招く記載となっている。妊娠するところまでの

治療経過が必要である。可能であると推奨文に記載してしまうと簡単に挙児を得

られるといった誤解を生む可能性が高い。妊娠するまでの経過は非常に困難であ

る事実を述べる必要があるのではないか。」といった意見が出され、推奨文作成

のため、さらにメール審議を行った。 
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 メール審議では、CQを「成人に達した総排泄腔遺残症症例において、妊娠・出

産を薦めるか？」に変更し、推奨文は「身体的条件が整えば、合併症のリスクを

説明したうえで、妊娠・出産は提案できる。」との代替案も検討されたが、「妊

娠・出産を薦めるかという表現は「少子化の中、出産できるから出産せよ」と強

制しているように取られかねない。妊娠・出産は可能であるということをすでに

前提としている」などの反対意見があり、CQは原案のままとし、「妊娠・出産の

報告はあるが、症例ごとに生殖器の状態は大きく異なるため一概に可能とはいえ

ず、また、妊娠・分娩に際しては厳重な管理が必要である。」との推奨文が多数

意見となり、提案することとした。 

 

【まとめ】 

 本症の術後の性機能については、以前と比べて分類や術式の進歩により良好な

QOLが認められる症例も増えてきており、本疾患の治療に携わる医師は、患児が

成人になって妊娠・出産できることをゴールと考えて治療にあたるべきであろ

う。 

 しかし、卵巣機能は多くで正常であるが、内性器異常は多様であるため、患者

個人にとって、どの程度の負担やコスト、資源が必要かについては明らかではな
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い。産婦人科医による評価が必要であり、将来の妊娠・出産を念頭におき、帝王

切開が必要となる可能性があるため、患児の治療経過と骨盤内解剖を熟知した産

婦人科医との連携が不可欠である。 

 

【参考文献】 

1) 小笠原 有紀, 岡崎 任晴、山高 篤行.【小児外科疾患の長期フォローアップ 

いつ、何をチェックするか】 直腸総排泄腔瘻の長期フォローアップ 小児外科

2007;39: 1192-5.  

2) 岩村 喜信, 青山 興司、後藤 隆文、他. 【直腸肛門奇形術式の検証と今後の展

開】 直腸総排泄腔瘻術後長期経過観察 性機能について． 小児外科

2006;38: 994-8. 

3) Greenberg JA, Hendren WH. Vaginal delivery after cloacal malformation repair. 

Obstet Gynecol 1997;90:666-7.  

4) Sato Y, Murakami T, Kadowaki M, et al. A remnant tubal pregnancy after cloacal 

malformation repair. Fertil Steril 2001;75:440-1.  

5) Greenberg JA, Wu JM, Rein MS, et al. Triplets after cloacal malformation repair. 

J Pediatr Adolesc Gynecol 2003;16:43-4.  
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6) Shrim A, Podymow T, Breech L, et al. Term delivery after in vitro fertilization in 

a patient with cloacal malformation. J Obstet Gynaecol Can 2011;33:952-4.  

7) Salvi N, Arthur I. A case of successful pregnancy outcome in a patient born with 

cloacal malformation. J Obstet Gynaecol 2008;28:343-5. 

 

CQ5 一般向けサマリー 

 総排泄腔遺残症の患者さんは、病気についての理解や治療法が進んだことによ

り、以前より良好な社会生活が営めるようになり、成人に達した患者さんが妊

娠・出産できるかどうかも重要な問題であると考えられます。これまでに妊娠・

出産した例は、非常に少数ではありますが報告されています。しかし、患者さん

ごとに生殖器の状態は大きく異なるため、どの程度の負担やコスト、資源が必要

かについては明らかではありません。一概に妊娠・出産ができるとはいえず、ま

た、妊娠・分娩に際しては厳重な管理が必要です。そのためには、将来の妊娠・

出産を念頭に、帝王切開が必要となる可能性もあるため、経過と総排泄腔遺残症

の病態をよく理解した産婦人科医による評価が必要で、十分に話し合うことが不

可欠と考えられます。 

 



 112

総排泄腔遺残症 CQ6 

推奨提示 

CQ6 清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予防するか？ 

推奨文 清潔間欠自己導尿が慢性腎機能障害を予防するかどうかに関

してのエビデンスは不明である。しかし、清潔間欠自己導尿

は、尿流出路障害に対して有効な手技であり積極的な導入を

提案する。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔遺残症においては尿排泄障害の合併症を認め、尿路感染症の罹患率も

高い。尿排泄障害を合併する総排泄腔遺残症症例に対しては清潔間欠自己導尿

（CISC）が導入されている。しかし、「清潔間欠自己導尿は慢性腎機能障害を予
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防するか？」というCQにおける推奨は不明である。これを評価するために、膀胱

機能障害（とくに尿排泄障害）の改善を益とし、CISCの有用性を整理した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ6のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングで7文献が該当した。し

かし、2編は対象が主に総排泄腔外反症で、1編は鎖肛に関する文献であったため

対象より除外し、4編がシステマティックレビュー対象文献となった。いずれも観

察研究であった。 

 

【観察研究の評価】 

 慢性腎機能障害の評価として、腎移植と透析がアウトカムとして記載されてい

た1,2)。CISCとの関連性は不明だが、5～17％で尿路感染を発症するため、CISCが

導入されていた1,3)。しかし、CISCの必要な症例において尿路感染症の罹患率と腎

移植に有意差は報告されていない。CISC施行症例以外の症例が透析に移行してお

り、CISCの必要性と透析移行との関連性は不明であった。 

 なお、CISCの導入時期や病態については研究・施設間でのコンセンサスは得ら

れていなかった。 
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【推奨作成】 

 一般的に尿排泄障害は放置すると尿路感染や水腎症の進行により腎機能障害の

悪化が懸念されることからCISCが施行される。有識者のコメントおよびShimada

ら４)の論文では、総排泄腔遺残症においては尿排泄障害の合併症を認め、さらに

尿路感染症の罹患率も高いことから、尿排泄障害を合併する総排泄腔遺残症症例

に対してはCISCが導入されている。つまり、CISCは症例によっては必須であり、

controlを設定することはできないためRCTの研究論文はなく、エビデンスは低

い。そのため、「慢性腎機能障害を予防するかどうか」に関してのエビデンスは

得られなかった。また、益と害のバランスについては、CISCによる感染回避のメ

リットがあると同時に、CISCを日常習慣とすることへの負担があるのも事実であ

る。しかし、CISCは尿流出路障害に対しての有効な手技であるため積極的な導入

を提案することとした。 

 

【まとめ】 

 CISCを施行している症例も多くみられたが、CISCが慢性腎機能障害を予防する

かというCQに対する適切な答えを得ることはできなかった。しかし、透析症例や
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腎移植移行症例もあることより、潜在性（先天性）の腎機能障害が尿路感染によ

り増悪する可能性があることは否めない事実であり、CISCなどによる適切な排尿

管理は、症例ごとに判断されるべき必須のケアと思われた。 

 

【参考文献】 

1) Versteegh HP, Sloots CE, Wolffenbuttel KP, et al. Urogenital function after 

cloacal reconstruction, two techniques evaluated. J Pediatr Urol 2014;10:1160-4.  

2) 岩村 喜信, 青山 興司, 後藤 隆文, 他【直腸肛門奇形術式の検証と今後の展

開】 直腸総排泄腔瘻術後長期経過観察 性機能について 小児外科 

2006;38:994-8. 

3) Hulthen de Medina V, Mellstam L, Amark P, et al. Neurovesical dysfunction in 

children after surgery for high or intermediate anorectal malformations. Acta 

Paediatr 2004;93:43-6.  

4) Shimada K, Matsumoto F, Tohda A, et al. Urinary control after the definitive 

reconstruction of cloacal anomaly. Int J Urol 2005;12:631-6. 

 

CQ6 一般向けサマリー 
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 総排泄腔遺残症の患者さんにおいて、清潔間欠自己導尿（CISC）により、慢性

腎機能障害が回避できるというエビデンスはありませんでした。しかし、潜在性

（先天性）の腎機能障害が尿路感染により増悪する可能性もあり、CISC などによ

る適切な排尿管理が必須と思われます。 

 

CQ6 Future research question 

 総排泄腔遺残症の慢性腎機能障害の予防に CISC が有効かどうかのエビデンス

は得られなかった。その理由として、CISC の導入理由の不明確さがある。尿排泄

障害だけでなく、低膀胱機能（容量）に伴うＶＵＲに関連した尿路感染の予防な

ど、CISC 導入理由は症例・手術・施設により異なり、今後、この評価を行うため

には、まず、総排泄腔遺残症における CISC 導入基準を明確化する必要があると

思われた。また、総排泄腔遺残症における慢性腎機能障害が、先天性のものか獲

得性のものか不明であり、出生後よりフォローする体制が必要と思われた。本Ｃ

Ｑは、上記の基準を明記の上で、再度、調査すべき項目と思われた。 
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総排泄腔外反症 CQ1 

推奨提示 

CQ1 性の決定は染色体に基づくべきか？ 

推奨文 性の決定は染色体に基づいて行われることを提案する。しか

し、症例に応じて総意のもとに検討する必要がある。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  強く推奨すると弱く推奨するで投票を行ったが、同数で決

定できなかった。 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔外反症において性を決定することは、治療の初期段階において非常に

重要であるが、性をどのように決定するかについては、議論がなされてきた。近

年においては、外性器などに基づくよりも染色体に基づいて性を決定すべきであ

るとの意見が多く見受けられる。 

 「性の決定は染色体に基づくべきか？」というCQにおける推奨は不明であっ

た。これを評価するために、CQに対する推奨の作成にあたっては、性の決定を行

った後の性別への不満、自尊心の獲得、整容性の改善を重要視した。 
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【文献検索とスクリーニング】 

 CQ1のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングの結果、欧文5篇が本

CQに対する対象文献となった。その内訳はSR、RCTなどのエビデンスレベルの

高いものは全くなく、読み解いてコホート研究2篇1,2)、症例対照研究1篇3)、症例集

積1篇4)、横断研究1篇5)と分類した。横断研究は医師の視点に基づくアンケート調

査であり、参考にとどめ、前記4篇をシステマティックレビュー対象論文とした。 

 

【症例集積の評価】 

 4論文の症例をまとめると、遺伝的男性は76例、遺伝的女性は25例であった。遺

伝的女性は養育性も全例女性であった。遺伝的男性では58例の養育性が女性であ

り、18例の養育性が男性であった。総排泄腔外反症症例における性決定に対する

評価項目として、① 性別への不満（害）、② 自尊心の獲得（益）、③ 整容性の

改善（益）の3点を採用した。 

①  性別への不満（害） 

 遺伝的女性は養育性も全例女性であり、性同一性は保たれていた。遺伝的男性

では、養育性が男性の場合、矮小かつ機能不十分なペニスに失望している症例に
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おいても性同一性は保たれていた4)。養育性が女性である遺伝的男性33例の場合、

性同一性が保たれていた（養育性を受け入れた）のは42%（14例）であり、性同

一性障害を認めた（養育性を変更した）のは55%（18例）であったという報告1,2)

がある一方で、性同一性障害は1例も認められなかった(3/3例)という報告もあっ

た3)。しかし、この3例の性格は男性傾向が強かった。横断研究を含めた全文献で

は、胎生期のアンドロゲンによる脳の男性化が遺伝的男性において存在するとい

う現象を認識しており、Reinerら1)は「性決定は染色体に基づくべきであるとい

う」姿勢を示し、Mukherjeeら3)は「遺伝的男性の養育性を女性に決定した場合は

周囲の適切なサポートが必要である」と示唆している。Lundら4)は十分なサイズ

と機能をもったペニスの再建が困難なことから、「大部分の遺伝的男性は女性と

して養育すべきである」との姿勢を示している。横断研究の1文献5)は、「性決定

は染色体に基づくべきであるという方針が北アメリカではコンセンサスが得られ

ている」ことを示唆した内容であった。 

 

②  自尊心の獲得（益） 
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 性的な問題だけではなく、総排泄腔外反症全般の障害を含んでおりバイアスが

大きい。全症例において精神状態は概ね安定していたが、欝傾向や自殺念慮が認

められたのは養育性が女性であった遺伝的男性例においてのみであった2,3)。 

 

③ 整容性の改善（益） 

 十分なサイズと機能をもったペニスを再建することが困難であるという現在の

医療技術が遺伝的男性に与える影響を懸念する意見もある中、遺伝的男性で養育

性も男性であった症例が必ずしも不十分なペニスの問題を重視しているわけでは

ないとの報告がなされている。遺伝的男性において養育性が女性であったために

性同一性障害を訴えている症例では、ペニスの再建を望んでいる例が多い。 

 

【推奨作成】 

 本CQにおいては、エビデンスの高い論文はないが、遺伝的女性では全例養育性

も女性であり、性同一性障害も認められなかった。遺伝的男性においても染色体

に基づいて性決定がなされた症例では、整容性（機能性）の問題はあるものの性

同一性は保たれていた。遺伝的男性において養育性を女性と決定された場合は、

半数以上で性同一性障害が認められたとの報告がみられた。性同一性障害を防ぐ
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という視点から検討した結果、総排泄腔外反症症例において性の決定は染色体に

基づくべきであることが提案されると判断した。 

 また、サイズと機能ともに十分なペニスの再建はいまだ難しいという現状があ

ることも認識すべきであり、家族の価値観なども考慮すべきと考えられた。この

ため、推奨文に「症例に応じて総意のもとに検討する必要がある」と付け加え

た。 

 

【まとめ】 

 システマティックレビューの結果、染色体に基づいて性の決定がなされた症例

において性同一性が保たれているとの報告が優勢であった。しかし、エビデンス

レベルが低いことを考慮して、本症においては染色体に基づいて性の決定を行う

ことを提案するにとどめた。さらに、遺伝的男性の整容性を向上させることが困

難である点を考慮した内容とした。 

 

【参考文献】 

1) Reiner WG. Psychosexual development in genetic males assigned female: the 

cloacal exstrophy experience. Child Adolesc Psychiatr Clin N Am 2004;13:657-
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74.  

2) Reiner. Gender identity and sex-of-rearing in children with disorders of sexual 

differentiation. J Pediatr Endocrinol Metab 2005;18:549-53.  

3) Mukherjee B, McCauley E, Hanford RB, et al. Psychopathology, psychosocial, 

gender and cognitive outcomes in patients with cloacal exstrophy. J Urol 

2007;178:630-5. 

4) Lund DP, Hendren. Cloacal exstrophy: a 25-year experience with 50 cases. J 

Pediatr Surg 2001;36:68-75.  

5) Diamond DA, Burns JP, Huang L, et al. Gender assignment for newborns with 

46XY cloacal exstrophy: a 6-year followup survey of pediatric urologists. J Urol 

2011;186:1642-8. 

 

CQ1 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の患者さんは、生まれた時に性別を決めることが難しい場合が

あります。とくに男児では、外性器の形成が非常に未熟であり、将来的に男性と

して生活することが困難なのではないかと思われるほどです。そのため、染色体

検査では男性ではあるものの、女性として育てることを選択する考え方もありま



 123

す。しかし、女性として育てていても、やはり自己の性に違和感を覚える性同一

性障害が起きてしまい、途中で男性に戸籍上の性を変更する必要が生じる場合も

あります。 

 「総排泄腔外反症の患者さんは染色体に基づいて性別を決定されるべきか？」

に対しては、現在のところ科学的にしっかりと証明された答えは得られませんで

した。しかし、染色体が女性で女性として育てられた患者さんよりも、染色体は

男性で女性として育てられた患者さんの方が、性同一性障害になる可能性が高い

という傾向が報告されています。そこで、今回のガイドラインでは、「性の決定

は染色体に基づいて行われることを提案する」という結論になっています。 

 さらに、この性の決定には、医療者だけではなく、患者さんを実際に養育する

保護者の方の意見が重要であり、無視できるものではありません。そこで、上記

の提案の後に、「しかし、症例に応じて総意のもとに検討する必要がある」と付

け加えています。 

 

CQ1 Future research question 

 染色体に基づいて性決定がなされた遺伝的男性の症例報告数が少なく、また、

性同一性障害のために男性であることを希望した遺伝的男性のペニス再建後の性
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別への不満や自尊心の獲得、整容性の改善についての報告がなく、不十分なペニ

スが遺伝的男性に与える影響については、今後の検討課題である。 
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総排泄腔外反症 CQ2 

CQ2 早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）早期膀胱閉鎖が、膀胱機能（蓄尿機能および排

尿機能）獲得に有効である明瞭なエビデンスは得られなかっ

た。 

エビデンスの強さ D（とても弱い） 

推奨の強さ なし 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔外反症では、高度の恥骨離開を伴うことが多く、臍帯ヘルニアなどの

消化管処置と同時に両側に二分した膀胱を新生児期に一期的に閉鎖すると腹壁離

開などの合併症を認める可能性がある。また、外反した膀胱壁に通常の膀胱機能

（尿意・蓄尿・排尿など）を期待することは難しい。「膀胱機能」を「機能的膀

胱容量」と解釈し、膀胱閉鎖後により大きな機能的膀胱容量が獲得できることを

益として早期膀胱閉鎖の有用性を検討した。 
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【文献検索とスクリーニング】 

 本CQは当初「早期膀胱閉鎖は膀胱機能の改善に有効か？」（旧CQ2）であっ

た。この旧CQ2に対して二次および三次スクリーニングで欧文5篇が対象文献とな

った。5篇すべてが症例集積であり、旧CQ2を検討する内容記載がなかった。その

ため、エビデンス総体に対する評価にて、旧CQ2は「早期膀胱閉鎖は膀胱機能の

獲得に有効か？」（新CQ2）に改められた。 

 従って、旧CQ2に対する欧文5篇より、同一施設からの報告1篇を除いた欧文4篇

を対象文献とした。 

 

【症例研究の評価】 

 該当した欧文4篇の報告は、早期に膀胱閉鎖した症例を含めた報告であるが、

CQ2に応答する比較検討はなかった。したがって、膀胱閉鎖の時期と膀胱機能の

関連性は不明であった。しかしながら、この4篇の論文より、膀胱閉鎖と膀胱機能

については、膀胱閉鎖のタイミング、骨切り術の併用、脊髄疾患の合併の3つのポ

イントでの評価が重要であると考えられた。 

 

【推奨作成】 
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 膀胱閉鎖のタイミングは大きく2つに分かれる。1つは臍帯ヘルニアなどの消化

管処置と同時に膀胱壁も閉鎖する方法（一期的方法）であり、もう一つは消化管

処置の際には膀胱壁は膀胱外反の状態にとどめ、その後に膀胱を閉鎖する方法

（二期的方法）である。Husmannら1)は、出生後48時間以内に腸骨骨切り術なし

で一期的に膀胱を閉鎖し、3～6歳で膀胱頸部形成術などを行った23例中10例

（43％）の膀胱容量が50ml以下で膀胱拡大術を併用したと報告している。 

Thomasら2)は、早期に膀胱閉鎖を行った3例全例で膀胱は小さく二次的処置が必要

であったと報告している。Shahら3)は、膀胱閉鎖に失敗した26名と成功した34名

を比較し、成功に影響した要因として二期的閉鎖、閉鎖時の月齢が高いこと、骨

切り術の併用、創外固定を挙げている。 

 以上より、早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効というエビデンスがなく、行

わないことを弱く推奨するという草案について検討した。しかし、比較検討がな

いことから明確な推奨ができず、投票不要となった。 

 

【まとめ】 

 「早期膀胱閉鎖は膀胱機能の獲得に有効か？」というCQを考察するにあたりエ

ビデンスの高い論文はなく、手術時期や方法を詳細に記載している文献は2篇のみ
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であった1,3)。総排泄腔外反症では、脊髄疾患の高率な合併と外科手術での医原的

骨盤内神経損傷が指摘されており、外反した膀胱壁を形成したとしても、そこに

機能を期待することは困難である1,2）。早期膀胱閉鎖が膀胱機能の獲得に有効とい

うエビデンスはなく、初期治療として肝心なのは膀胱閉鎖をすることよりも、後

腸を大切に扱い機能的腸管を長くすることである4)。膀胱閉鎖後に腹壁離開や脱出

などの合併症は少なくなく、成功率を高めるためには骨切り術の併用が望ましい

3)。 

 

【参考文献】 

1) Husmann DA, Vandersteen DR, McLorie GA, et al: Urinary continence after 

staged bladder reconstruction for cloacal exstrophy: the effect of coexisting 

neurological abnormalities on urinary continence. J Urol 1999;161:1598-602. 

2) Thomas JC, DeMarco RT, Pope JCt, et al: First stage approximation of the 

exstrophic bladder in patients with cloacal exstrophy--should this be the initial 

surgical approach in all patients? J Urol 2007;178:1632-5. 

3) Shah BB, Di Carlo H, Goldstein SD, et al: Initial bladder closure of the cloacal 

exstrophy complex: outcome related risk factors and keys to success. J Pediatr 



 129

Surg 2014;49:1036-9. 

4) Lund DP, Hendren WH: Cloacal exstrophy: a 25-year experience with 50 cases. J 

Pediatr Surg 2001;36:68-75. 

 

CQ2 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の患者さんにおいて、出生後早期の膀胱閉鎖が膀胱機能の獲得

に有効というエビデンスはありませんでした。総排泄腔外反症では、脊髄疾患の

高率な合併もあり、初期治療として肝心なことは膀胱を閉鎖することよりも、消

化管を大切に扱うことです。 
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総排泄腔外反症 CQ3 

CQ3 膀胱拡大術・導尿路作成術は QOL の改善に有効か？ 

推奨文 膀胱拡大術・導尿路作成術は、尿禁制においてＱＯＬの改善

が可能である。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

【文献検索とスクリーニング】  

 CQ3のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングを行い、欧文５篇が本

CQに対する対象文献となった。その内訳はSR、RCTなどのエビデンスレベルの

高いものは全くなく、すべての論文が症例集積であった。5篇の欧文文献のうち2

篇においては、本CQに関する有用な記載がなく、対象論文に値しないと判断し

た。また、施設の重複があった2篇のうち、症例数の少ない１篇を対象から除い
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た。したがって、本CQに対する推奨文の検討においては、欧文2篇の症例集積に

おける結果と考察を統合し、エビデンスには乏しいが、推奨文を作成するために

有用と思われるものをレビューデータとして記載することとした。 

 

【症例集積の評価】  

 文献スクリーニングの結果、腎機能障害の防止、自己肯定化に関する詳細な記

述がなかったことから、尿失禁の改善に関してまとめた。 

 Phillipsら1)の報告によると、総排泄腔外反症80例のうち、術後に尿禁制が得ら

れた症例は、評価可能であった55例中40例（73%）であった。術式ごとの尿禁制

獲得の内訳は、導尿路併用による膀胱頚部閉鎖術33例中29例、膀胱頚部形成術14

例中7例であった。膀胱拡大術（回腸、後腸、尿管を利用）は55例中36例（65%）

に施行され、尿禁制獲得率は89%（32例）であった。しかし、膀胱拡大術と膀胱

頚部手術の適応や組み合わせについての詳細は不明であった。  

 Lundら2)は、総排泄腔外反症50例のうち、失禁型尿路変向術4例、手術待機6例

を除く40例に対し、尿禁制手術（膀胱頚部形成術21例、bowel nipple 7例、導尿路

併用による膀胱頚部閉鎖術12例）を施行した。術後の尿禁制獲得は、評価可能で

あった39例中31例（78%）であった。膀胱拡大術（胃あるいは小腸利用）は40例



 132

中35例（88%）に併用されているが、尿禁制手術との組み合わせや尿失禁の成績

については記載がなかった。 

 

【推奨作成】  

 「膀胱拡大術・導尿路作成術はQOLの改善に有効か？」というCQを考察する

にあたり、尿失禁の改善に関して分析した。エビデンスの高い論文はなく、膀胱

拡大術も含めた尿禁制手術につき記載している文献は2篇1,2)のみであった。総排泄

腔外反症における尿失禁に対して適応のある限り尿禁制手術が施行され、その成

功率は73～78%であった。また、尿禁制手術のうち65～88%に膀胱拡大術が併用

されていた。 

 

【まとめ】  

 以上より、膀胱拡大術・導尿路作成術がQOLを改善するか否かについて、総排

泄腔外反における膀胱拡大術・導尿路作成術は尿禁制獲得が期待でき、QOLの改

善が可能であると考える。 

 

【参考文献】 
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1) Phillips TM, Salmasi AH, Stec A, et al. Urological outcomes in the omphalocele 

exstrophy imperforate anus spinal defects (OEIS) complex: experience with 80 

patients. J Pediatr Urol 2013;9:353-8.  

2) Lund DP, Hendren WH. Cloacal exstrophy: a 25-year experience with 50 cases. J 

Pediatr Surg 2001;36:68-75. 

 

CQ3 一般向けサマリー 

膀胱拡大術・導尿路作成術が QOL を改善するか否かについて、尿失禁の改善

という視点からしか検討できませんでしたが、総排泄腔外反症における膀胱拡大

術・導尿路作成術は尿禁制獲得が期待でき、QOL の改善が可能であると考えま

す。 
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総排泄腔外反症 CQ4 

CQ4 腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべき

か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）腟・子宮再建術の時期を比較した報告はない

が、月経血流出路を確保する目的で、適切な時期に症例に応

じて腟・子宮再建術を施行することが提案される。 

エビデンスの強さ D（とても弱い） 

推奨の強さ なし 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔外反症においては、女性の場合内性器は左右に分離し、腟・子宮再建

術が必要であるが、腟は矮小であるため小腸や膀胱で代用して腟形成術を行う。

月経が始まるまでに手術を施行しないと、月経血流出路障害により子宮留血症、

卵管留血症、腹膜子宮内膜症などの月経困難症を呈し治療に難渋する。しかし、

月経血流出路障害を防止するための腟・子宮再建術の至適時期について、一定の
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コンセンサスはない。そのため、「腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階

で施行すべきか？」というCQを挙げ、現段階における知見を整理した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ4のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングを行い、欧文5篇が本

CQに対する対象文献となった。その内訳は症例集積あるいは症例報告であった。

5篇の欧文文献のうち1篇においては、本CQに関する記載がなく、対象文献に値し

ないと判断した。したがって、本CQに対する推奨文の検討では欧文4篇の症例集

積においてシステマティックレビューを行い、その結果と考察を統合し、エビデ

ンスには乏しいが、推奨文を作成するために有用と思われるものをレビューデー

タとして記載することとした。 

 

【症例集積の評価】 

 腟・子宮再建術に関する評価項目として、①月経血流出路障害の有無、②腟狭

窄の有無、③性交の可能性、④妊娠の可能性といった視点で整理したが、エビデ

ンスの高い論文は全く見つからず、手術時期を詳細に記載している文献は1篇1)の

みであった。その文献では、①月経血流出路障害の有無に関して、第二次性徴発
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来前に手術を施行しても再手術を要する月経血流出路障害の発症率は高く（7例中

5例）、初回手術時に月経血流出が得られるかどうかの評価は困難であった。な

お、②腟狭窄の有無、③性交の可能性、④妊娠の可能性に関しては、症例数が少

なく、手術時期についても詳細な記載がなく評価不能であった。 

 

【推奨作成】 

 月経血流出路を確保するという視点からのみ検討した結果、腟・子宮再建術は

第二次性徴発来前に施行しても再手術率が高いことが判明したが、第二次性徴発

来後に初回再建術を施行した症例との比較がないため、第二次性徴発来後に初回

再建術を施行することで月経血流出路を確保できるとはいえず、本CQを肯定する

までには至らなかった。したがって、明確な推奨文を作成できなかった。 

 

【まとめ】 

 腟・子宮再建術は第二次性徴発来前に施行しても、月経血流出路障害の発症率

は高く、「腟・子宮再建術は第二次性徴が始まった段階で施行すべきか？」とい

うCQに対する適切な回答を得ることはできなかった。しかし、月経血流出路を確
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保する目的で、適切な時期に症例に応じて腟・子宮再建術を施行することは必要

である。 

 

【参考文献】 

1) Hisamatsu E, Nakagawa Y, Sugita Y. Vaginal reconstruction in female cloacal 

exstrophy patients. Urology 2014;84:681-4.  

2) Naiditch JA, Radhakrishnan J, Chin AC, et al. Fate of the uterus in 46XX cloacal 

exstrophy patients. J Pediatr Surg 2013;48(10):2043-6.  

3) Vliet R, Roelofs LA, Rassouli-Kirchmeier R, et al. Clinical outcome of cloacal 

exstrophy, current status, and a change in surgical management. Eur J Pediatr 

Surg 2015;25:87-93.  

4) Lund DP, Hendren WH. Cloacal exstrophy: a 25-year experience with 50 cases. J 

Pediatr Surg 2001;36:68-75. 

 

CQ4 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の女性の患者さんにおいて、腟・子宮再建術は第二次性徴が始

まった段階で施行すべきか明確な推奨ができませんでした。しかし、月経血流出
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路を確保する目的で、患者さんの状況に応じて適切な時期に腟・子宮再建術を施

行することが必要と思われます。 

 

CQ4 Future research question 

 自己腟による腟再建が不可能なために他臓器の代用が必要な場合、その手術時

期および術式（代用臓器）による術後の経過（月経血流出路障害、腟狭窄、性交

の可能性、妊娠の可能性、その他の合併症など）に関する研究が望まれる。 
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総排泄腔外反症 CQ5 

CQ5 男性外性器形成術はＱＯＬを改善するか？ 

推奨文 男性外性器形成術により、外観的な形態の改善が可能だが、

機能的回復は困難である。 

エビデンスの強さ  D（とても弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 総排泄腔外反症の男性では、陰茎の形態的・機能的異常を認め、これらを改善

する目的で男性外性器形成術が行われる。しかし、「男性外性器形成術がQOLを

改善するか」に対する推奨は不明である。これを評価するために、性交障害・妊

孕性・整容性の観点から、男性外性器形成術の有用性を検討した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 
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 CQ5のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングで4文献が該当した。し

かし、SR、RCTなどのエビデンスレベルの高いものは全くなく、すべての論文が

症例集積であった。 

 

【症例集積の評価】 

 総排泄腔外反症の男性外性器形成術に対する評価が、以下のような視点で行わ

れていることが判明した。 

① 性交障害の有無 

② 妊孕性 

③ 整容性の改善 

④ 有害事象（合併症）の発現 

これらの視点で、男性外性器形成術はQOLを改善するかという論点に関してまと

めた。 

 

【推奨作成】 

 陰茎形成術の術式や術後の評価について述べられているものは4論文中2論文の

みであった。Husmannら1)は陰茎形成術を行った8例の術後経過を報告した。思春
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期を迎えた4例中、1例のみが性交が可能で、2例で精液検査が正常であった。陰茎

の長さは8例全例が-2SD以下と短く、合併症は8例中1例に尿道皮膚瘻、2例に尿道

狭窄を認めたと報告した。一般的な陰茎形成術では性交障害・妊孕性・整容性の

改善はあまり期待できないと考えられた。Massanyiら2)は橈側前腕の皮膚を用いて

陰茎形成術を行った10例の術後経過を報告した。手術により患者の外観的な満足

度が得られ、全例で陰茎の性的感覚を有し、性的絶頂を得ることが可能であった

とされ、機能的にも満足のいく結果であると報告した。しかし、半数の症例で追

加治療（人工陰茎の挿入、尿道再建など）を要した。妊孕性については検討され

ていなかった。以上から、男性外性器形成術では外観的なQOLの改善は可能であ

るが、機能的な改善は困難であるため、男性外性器形成術を行うことを弱く推奨

する。 

 

【まとめ】 

 患者が整容性の改善を望む場合は、前腕皮膚を用いた陰茎再建術が治療選択の

一つとなるが、半数の症例で人工陰茎の挿入（保険適応外診療）、尿道再建術な

どが必要となる。一般的な陰茎再建術では性交障害・妊孕性・整容性の改善はあ

まり期待できず、患者が利益を得る可能性は低い。 
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【参考文献】 

1) Husmann DA, McLorie GA, Churchill BM. Phallic reconstruction in cloacal 

exstrophy. J Urol 1989;142:563-564; discussion 572.  

2) Massanyi EZ, Gupta A, Goel S, et al. Radial forearm free flap phalloplasty for 

penile inadequacy in patients with exstrophy. J Urol 2013;190:1577-1582. 

 

CQ5 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の男性において、外性器形成術が明らかに QOL を改善すると
いうエビデンスはありませんでした。外観的な改善を望む場合は、前腕の皮膚を
用いた陰茎形成術が選択肢の一つですが、容易な手術ではなく、半数の方は人工
陰茎の挿入（保険適応外治療）、尿道再建術などの追加治療が必要になります。 
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総排泄腔外反症 CQ6 

CQ6 女性は妊娠・出産が可能か？ 

推奨文 女性（46,XX）における妊娠・出産については、報告も極め

て少なく、非常に困難である。さらに、周産期に消化管や尿

路の合併症が生じうるので、より慎重な妊娠・分娩管理を要

することも考慮すると、安易に妊娠・出産は勧められない。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ6のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングで2文献のみが該当し

た。しかし、エビデンスレベルの高いものは全くなく、1篇の文献が症例集積、1

篇の文献が症例報告であった。さらに、症例集積の文献に引用された1篇（症例集
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積）において妊娠・出産報告が1例みられ、本CQに関する記載があるため採用し

た。 

 

【症例集積の評価】 

 文献スクリーニングを行い、妊娠・出産に対する評価が、① 性交障害の発生 

(害)、② 妊娠 (益)、③ 出産 (益)、④ 整容性の改善 (益)の視点で行われてい

た。 

 

① 性交障害の発生 (害) 

 Naiditchら1)は、重複腟に対して片側膣切除術または腟中隔切除術を施行した14

例および腸管利用造腟術を施行した2例の計16例中、思春期以降の12例で、性交可

能との情報が得られたのは3例のみであったと報告した。 

 Mathewsら2)は、性器手術を受けた18歳以上の3例のうち2例は性交に満足してい

ると報告した。 

 

② 妊娠（益）および ③ 出産 (益) 
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 Naiditchら1)は、子宮に対する手術歴がなく、腟中隔切除術あるいは片側腟切除

術のみ施行された１例が妊娠したが、妊娠11週で流産したと報告した。 

 Gezerら3)は、自然妊娠後に妊娠20～36週まで妊娠管理をして出産に至った21歳

の症例を報告し、妊娠中には尿路感染症や水腎症がみられ治療を要し、この症例

の内・外性器異常としては、重複腟、重複子宮口であるものの単角子宮がみら

れ、片側卵巣・卵管が欠損していた。その他、17歳頃に回腸利用膀胱拡大術およ

び導尿路作成術と、複数回の肛門形成術が施行されていた。出産時には、胎児仮

死のため帝王切開を施行されたが、腹腔内癒着や、膀胱拡大術による再建部位の

損傷を避けるため、臍上部までの正中切開による古典的子宮切開が必要であっ

た。 

 Mathewsら2)は、思春期以降の3例のうち1例が妊娠・出産に至ったと報告し、出

産は帝王切開を要し、Kochパウチの穿孔と分娩後の子宮脱を合併し、便失禁や尿

路ストーマの失禁もみられた。 

 

④ 整容性の改善 (益) 

 性器手術に関しての記載があるものの整容性に関する記載がみられる論文はな

く、整容性の改善については不明である。 



 146

 Mathewsら3)は、性器手術を受けた5例中、18歳未満の2例では性器外観に不満足

であることや尿路ストーマがあるといった理由で、性的行動に積極的ではないと

報告した。 

 

【推奨作成】 

 「女性は妊娠・出産が可能か」というCQを考察するにあたり、①性交障害の発

生 (害)、②妊娠 (益)、③出産 (益)、➃整容性の改善 (益)という4つの視点から

分析を行った。検討対象としうる文献がエビデンスレベルの低い3篇のみであり、

詳細な検討は不可能であったが、報告自体が少ないことおよびその内容から、エ

ビデンス総体は限定的ながら効果の推定を判定しうる（C）と総括した。推奨度に

関しても、報告例が妊娠3例（出産2例）のみと非常に少ないことおよびその内容

から、総合的にみると妊娠・出産が極めて困難なことを示していると考えられる

点でコンセンサスの一致を得たので、総排泄腔外反症の女性は安易に妊娠・出産

を計画すべきでないとの弱い推奨レベルの設定に至った。 

 

【まとめ】 
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 総排泄腔外反症の女性は、内・外性器異常の合併や下部消化管・膀胱の複数回

手術、あるいはストーマを有することが多い。そのため、妊娠から出産に至るす

べての過程、すなわち、性交、妊娠の成立、妊娠の維持、出産・出産後の経過の

すべてにおいて大きな困難を伴うと考えられる。 

 妊娠・出産の可能性については、妊娠から出産に至るすべての過程においてリ

スクが高いことを認識した上で、経験豊富な産科医と外科医が協力して詳細な検

討がなされた後に妊娠成立を推奨するという慎重さが必要である。 

 子宮手術の有無によっては妊娠可能な場合もあることから、可及的に内性器切

除手術は回避するのが妥当である。 

 

【参考文献】 

1) Naiditch JA, Radhakrishnan J, Chin AC, et al. Fate of the uterus in 46XX cloacal 

exstrophy patients. J Pediatr Surg 2013;48:2043-6.  

2) Mathews RI, Gan M, Gearhart JP. Urogynaecological and obstetric issues in 

women with the exstrophy-epispadias complex. BJU Int 2003;91:845-9. 

3) Gezer A, Guralp O, Yesilbas C, et al. Spontaneous pregnancy and birth with 

corrected cloacal exstrophy. Acta Obstet Gynecol Scand 2011;90:413-4.  
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CQ6 一般向けサマリー 

 総排泄腔外反症の女性が、妊娠・出産を望めるかについて、網羅的な文献検索

（システマティックレビュー）を行い国内外の報告を調査したところ、国外で妊

娠例が 3 人報告されているのみで極めて少ないことがわかりました。この 3 人の

中で出産できたのは 2 人であり、ともに帝王切開を要しました。 

 総排泄腔外反症の女性は、内・外性器の状態や、複数回の腹部手術、腹部にス

トーマがあることなどから、妊娠の成立と維持・出産のすべてにおいて大きな困

難が伴います。また、流産や母体合併症を生じる危険性もあります。システマテ

ィックレビューの結果と合わせると、妊娠・出産は極めて困難と言わざるをえま

せん。 

 妊娠・出産の可能性について知りたい場合や妊娠を希望する場合には、まず、

この疾患について専門的な知識と豊富な経験を有する産婦人科医と小児外科・泌

尿器科医の詳細な診察を受けてください。 

 

CQ6 Future research question 
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総排泄腔外反症の女性が妊娠・出産に至った症例報告数が少ないため、流産と

なる率や妊娠中・分娩後の合併症発生率が不明であり、また、思春期以降の症例

が性交障害のために妊娠・出産に至らないのかについても報告がなく、今後の検

討課題である。 
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MRKH 症候群 CQ1 

CQ1 確定診断のために腹腔鏡検査は必要か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）思春期以降の女性の無月経症に対して、MRI 検

査によって診断が確定されなかった場合に腹腔鏡検査をする

ことを提案する。しかし、思春期以前の小児に関しては現時

点では本 CQ に対する推奨を提示することは難しい。 

エビデンスの強さ C（弱い） 

推奨の強さ なし 

 

推奨作成の経過 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ1のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングでMRI検査と腹腔鏡検査

との優劣を論じる観察研究が２編あることが判明した。 

 

【観察研究の評価】 
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 Lermannら1)の報告によると、本疾患が疑われた138例において腹腔鏡検査の施

行例71例と非施行例67例を比較し、子宮・付属器の診断においてMRI検査の方が

診断率が高いという結果であった。また、腹腔鏡検査では子宮頸部や膣の評価は

困難であることも指摘している。Pompiliら2)は、無月経を主訴とした思春期以降

の症例58例のうちMRIで診断された56例について、術前に腹腔鏡検査を施行した

41例と施行しなかった15例を比較検討し、MRIの診断率の優位性を示していた。 

 

【推奨作成】 

 推奨作成にあたって、まず考慮したことは、腹腔鏡検査を施行することの必要

性を論じた論文が２篇のみであった点と、これらの論文は観察研究であることか

らエビデンスレベルは非常に低いと考えられる点である。また、この２篇の論文

は思春期以降の症例に対する研究と考えられるので、思春期以前の小児に関する

エビデンスはないと考えられた。そこで、思春期以前の小児に関しては現状では

エビデンスがないため推奨を提示しないことにした。 

 

【まとめ】 

思春期以前の小児に関しては腹腔鏡検査が必要かどうかの推奨はできなかった。 
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【参考文献】 

1) Lermann J, Mueller A, Wiesinger E, et al. Comparison of different diagnostic 

procedures for the staging of malformations associated with Mayer-Rokitansky-

Kuster-Hauser syndrome. Fertil Steril 2011;96:156-9.  

2) Pompili G, Munari A, Franceschelli G, et al. Magnetic resonance imaging in the 

preoperative assessment of Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome. Radiol 

Med 2009;114:811-26. 

 

CQ1 一般向けサマリー 

 MRKH 症候群の診断において、エビデンスは弱いものの、思春期以降の無月経

に対して MRI 検査が勧められます。しかし、MRI 検査で診断が確定しなければ腹

腔鏡検査を行うことも提案されます。一方、思春期前の小児に対して現状ではエ

ビデンスはなく、確定診断のために腹腔鏡検査が必要かという問いに対する明確

な推奨を示すことはできませんでした。 
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MRKH 症候群 CQ2 

CQ2 鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術は有用か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）鎖肛合併症例（Type II）での小児期の腟形成術

は，選択肢のひとつとして考慮されるべき治療法である。 

エビデンスの強さ  D（とても弱い） 

推奨の強さ  なし 

 

推奨作成の経過 

 MRKH症候群はMüller管の発生異常が原因で、腟の内側2/3と子宮の発達異常を

生じた病態で、合併奇形を伴わないTypeⅠと、腎欠損、馬蹄腎、椎体異常、多指

症、直腸肛門奇形（鎖肛）などを合併するTypeⅡに大別される。TypeⅠでは第二

次性徴が認められる思春期以降に診断されることが多く、一般的に性交渉を可能

にするための造腟術は10代後半以降に施行される。一方、TypeⅡは合併奇形の精

査の過程で発見されることが多い。合併奇形の中でも，直腸肛門奇形に対しては

早期の手術が必要であり、鎖肛根治術時に同時に造腟術を施行するか、あるい

は，二期的に思春期以降に造腟術を施行するか、に関しては明らかになっておら
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ず、「鎖肛合併症例（TypeII）での小児期の腟形成術は有用か？」というCQにお

ける推奨は不明である。これを評価するために、性交渉の獲得を益として、小児

期の腟形成術の有用性を整理した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ2のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングで欧文5編が本CQに対

する対象文献となった。上記CQについて比較検討した研究は、介入研究・観察研

究ともに認められなかった。そのため、MRKH症候群の鎖肛合併例に対して造腟

術を施行した症例集積論文を検討した。 

 

【症例集積論文の評価】 

 直腸肛門奇形を合併したMRKH症候群を検討した論文1-3)では、多くは出生直後

に人工肛門造設術を行い、その後の根治術時に同時に造腟術を施行していた。代

用腟としては、直腸前庭瘻、S状結腸、回腸などを用いていた。長期的な評価が得

られている症例はわずかであるが、2例で正常な性交が得られており、また、代用

腟の狭窄に対して拡張術を要した症例が１例あると報告されていた。検討した文
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献からは造腟術施行の適切なタイミングについて明らかにすることはできなかっ

た。 

 

【推奨作成】 

 鎖肛合併症例（TypeII）の小児期の腟形成術では、性交渉の有無や造設した腟

の再狭窄などに関して長期的な予後が得られていない。一方、鎖肛根治術後の思

春期以降に施行する二期的な腟形成に関しては、造腟に腸管を利用することが多

いため、鎖肛手術による腸管癒着が二期的手術に影響する可能性が高いと推測さ

れる。以上より、造腟術施行の適切なタイミングは明らかではないが、エビデン

スは低いものの、鎖肛合併症例（TypeII）における小児期の腟形成術は選択肢の

ひとつとして考慮されるべき治療法である、と考えられる。 

 

【まとめ】 

 「鎖肛合併症例（TypeII）での小児期の腟形成術は有用か？」というCQに対す

る適切な回答を得ることはできなかった。今後は、小児期に腟形成術を行った場

合の、術後早期合併症（縫合不全など）、術後遠隔期合併症（腟狭窄など）、そ

して思春期以降の性交の可能性、性交の満足度など、長期予後の集積が望まれ
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る。また、二期的手術を施行する場合には、腸管の癒着に注意して術式を選択す

る必要があることを考慮すべきである。 

 

【参考文献】 

1) Levitt MA, Stein DM, Pena A. Rectovestibular fistula with absent vagina: a 

unique anorectal malformation. J Pediatr Surg 1998;33:986-9.  

2) Levitt MA, Bischoff A, Breech L, et al. Rectovestibular fistula--rarely recognized 

associated gynecologic anomalies. J Pediatr Surg 2009;44:1261-7; discussion 

1267.  

3) Wester T, Tovar JA, Rintala RJ. Vaginal agenesis or distal vaginal atresia 

associated with anorectal malformations. J Pediatr Surg 2012;47:571-6. 

 

CQ2 一般向けサマリー 

 MRKH 症候群に鎖肛を合併する患者さんにおいて、小児期の腟形成術が有用か

どうか、という点に関しては明らかなエビデンスを得ることができませんでし

た。小児期に腟形成を行った報告は散見されますが、いずれも長期的な成績を得

るには至っておりません。 
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MRKH 症候群 CQ3 

CQ3 痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？ 

推奨文 痕跡子宮を小児期には摘出しないことを提案する。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ  1  (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

○2  (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 MRKH症候群では、原則としてMüller管由来の腟と子宮が欠損しており、無月

経の精査の過程で思春期に診断されることが多い。しかし、中には痕跡子宮を伴

い骨盤痛などを訴える症例もある。特に鎖肛を合併したMRKH症候群は新生児

期、乳児期に診断されるため、痕跡子宮に対する小児期の介入の是非が問われる

ことになる。そのような背景から「痕跡子宮は小児期に摘出すべきか？」をCQと

して取り上げた。 
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【文献検索とスクリーニング】 

 CQ3のPICOにおいて、二次ならびに三次スクリーニングを行い、欧文5編が本

CQに対する対象文献になった。3編の文献が症例集積1-3)、2編の文献が症例報告で

あった。１編の症例集積3)は本CQに関連性が低く、参考にとどめた。 

 

【症例集積の評価】 

 本CQの痕跡子宮を小児期に摘出すべきかについて、直接的に言及する文献は得

られなかった。痕跡子宮を有する症例は有さない症例に比べて思春期以降に骨盤

痛を発症するリスクが高く（相対危険度2.33）、子宮内膜が同定される症例はさ

らにリスクが高いこと（相対危険度3.57）、さらに、子宮内膜を有する痕跡子宮

を摘出することにより骨盤痛は全例で消失したことが報告されていた１,２)。ただ

し、手術に当たっては尿路系などの他臓器損傷や癒着性イレウスなどの合併症の

リスクがあること、内性器の状況によっては痕跡子宮と腟の吻合による月経血流

出路の再建法も選択できること4)、手術の前段階としてホルモン療法が有効な場合

があること、などが報告されていた。 

 

【推奨作成】 
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 痕跡子宮（とくに子宮粘膜ありの場合）は骨盤痛の原因となったり、筋腫が発

症したりすることがあるため、子宮摘出を検討すべきであるが、思春期前にその

必要性を判断するのは困難であること、子宮摘出には尿路系など他臓器の損傷や

術後癒着性イレウスなどのリスクを伴うこと、痕跡子宮と腟との吻合による再建

法を選択できる場合があること、などを考慮すると、小児期の痕跡子宮摘出の意

義は見い出せなかった。 

 

【まとめ】 

 小児期に行う予防的な痕跡子宮摘出を検討した報告はない。子宮留血腫や筋腫

など有症状症例に対する痕跡子宮摘出の症例報告や集積から判断せざるを得な

い。したがって、小児期の痕跡子宮摘出を積極的にサポートするエビデンスはな

い。 

 

【参考文献】 

1) Will MA, Marsh CA, Smorgick N, et al. Surgical pearls: laparoscopic removal of 

uterine remnants in patients with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome. J 

Pediatr Adolesc Gynecol 2013;26:224-7.  
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2) Marsh CA, Will MA, Smorgick N, et al. Uterine remnants and pelvic pain in 

females with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome. J Pediatr Adolesc 

Gynecol 2013;26:199-202.  

3) Erman Akar M, Ozekinci M, Alper O, et al. Assessment of women who applied 

for the uterine transplant project as potential candidates for uterus 

transplantation. J Obstet Gynaecol Res 2015;41:12-6.  

4) Raudrant D, Chalouhi G, Dubuisson J, et al. Laparoscopic uterovaginal 

anastomosis in Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome with functioning 

horn. Fertil Steril 2008;90:2416-8. 

5) Troncon JK, Zani AC, Vieira AD, et al. Endometriosis in a patient with mayer-

rokitansky-kuster-hauser syndrome. Case Rep Obstet Gynecol 

2014;2014:376231. 

 

CQ3 一般向けサマリー 

 MRKH 症候群が小児期に診断され、かつ痕跡子宮が認められた場合に、合併症

の予防目的で小児期に痕跡子宮を摘出する意義は見い出されませんでした。思春

期以降において検討することが望まれます。 
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MRKH 症候群 CQ4 

CQ4 思春期の精神的サポートは必要か？ 

推奨文 MRKH 症候群の精神的サポートは有用であり、介入は適切

に行われるべきである。 

エビデンスの強さ  C（弱い） 

推奨の強さ ○1   (強い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

推奨する  

 2   (弱い) :「実施する」、または、「実施しない」ことを

提案する 

 

推奨作成の経過 

 MRKH症候群の思春期における重要な問題点は、子宮低形成あるいは無形成、

腟低形成のために、無月経、パートナーとの性的健全性達成の可否、妊娠出産が

困難あるいは不可能であるという点である。これらの問題点の改善を益とし、思

春期における精神的サポートの有用性を整理した。 

 

【文献検索とスクリーニング】 
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 CQ4のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングで欧文5編の文献が該当

した。その内訳は、エビデンスレベルの高いものは全くなく、横断研究4篇1-4)、レ

ビュー1編5)となった。レビュー1篇では精神的サポートに関する記載を認め、その

引用文献を2編6,7)加えた。したがって、本CQに対する推奨文の検討では、欧文７

篇における結果と考察を統合し、エビデンスには乏しいものの推奨文の作成に有

用と思われるものをレビューデータとして記載した。 

 

【症例集積の評価】 

 文献スクリーニングから、①MRKH症候群における精神的・性的機能の満足度

の評価 ②MRKH症候群がもたらす精神的不安・障害の評価と精神的サポート、

の二つの視点があることが判明した。①については無月経や妊娠・出産が困難で

あるという問題に対して手術介入した症例のQOL評価1-4）が行われていた。しか

し、手術前後の評価を比較した文献はなかった。また、複数の論文で一定して採

用されている評価方法はなかった。評価の結果で共通していた点は、手術的に成

功をおさめた症例であっても、必ずしも患者の精神的・性的機能の満足が得られ

ていないことであった。このことから精神的サポートの重要性が指摘されてい

た。また、評価の手法に関して、より精度の高いスコアリングが求められ、前向
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き研究の必要性が説かれている。②については妊娠・出産が極めて困難であるこ

とで、精神的に強い喪失状態やネガティブな状況、悲哀の過程があり、精神的サ

ポートの重要性が指摘されているが、サポートに関して検討された報告は少な

く、グループ療法による改善の報告がみられるのみであった5-7）。また、精神的サ

ポートの必要性は指摘にとどまり、具体的な手法や時期について明確に示した論

文はみられなかった。 

 

【推奨作成】 

 MRKH症候群における思春期の精神的サポートについては、外科的介入が可能

で手術的には成功した症例であっても精神的満足度は高くなく、不安が高いとい

う結果が報告され、エビデンスレベルは低いものの、精神的サポートの必要性が

指摘された。 

 

【まとめ】 

 多くの論文で外科的介入・治療を行った術後評価としての精神的不安や性的機

能の評価がなされていた。手術的に成功した症例であっても必ずしも精神的・性

的機能の満足が得られていないことが報告され、複数の論文で精神的サポートの
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重要性・必要性が指摘されており、思春期の精神的サポートは有用と考えられ

た。しかし、エビデンスの高い論文はみられなかった。精神的満足度の評価や精

神的サポートについての介入の手法・時期については今後の検討課題である。 

 

【参考文献】 

1) Liao LM, Conway GS, Ismail-Pratt I, et al. Emotional and sexual wellness and 

quality of life in women with Rokitansky syndrome. Am J Obstet Gynecol 

2011;205:117.e111-6.  

2) Labus LD, Djordjevic ML, Stanojevic DS, et al. Rectosigmoid vaginoplasty in 

patients with vaginal agenesis: sexual and psychosocial outcomes. Sex Health 

2011;8:427-30.  

3) Fliegner M, Krupp K, Brunner F, et al. Sexual life and sexual wellness in 

individuals with complete androgen insensitivity syndrome (CAIS) and Mayer-

Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome (MRKHS). J Sex Med 2014;11:729-42.  

4) Communal PH, Chevret-Measson M, Golfier F, et al. Sexuality after sigmoid 

colpopoiesis in patients with Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser Syndrome. Fertil 

Steril 2003;80:600-6.  
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5) Bean EJ, Mazur T, Robinson AD. Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome: 

sexuality, psychological effects, and quality of life. J Pediatr Adolesc Gynecol 

2009;22:339-46.  

6) Weijenborg PT, ter Kuile MM. The effect of a group programme on women with 

the Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome. Bjog 2000;107:365-8.  

7) Heller-Boersma JG, Schmidt UH, Edmonds DK. A randomized controlled trial of 

a cognitive-behavioural group intervention versus waiting-list control for women 

with uterovaginal agenesis (Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome: 

MRKH). Hum Reprod 2007;22:2296-301. 

 

CQ4 一般向けサマリー 

 MRKH 症候群の患者さんにおいて、手術的に成功が得られても精神的・性的機
能の満足が得られていないことがあり、エビデンスレベルは高くはありません
が、精神的サポートが必要と思われます。精神的サポートの手法については具体
的に示されたものが少なく、コストや医療資源に見合うものかどうかは現在のと
ころ明らかではありません。 
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MRKH 症候群 CQ5 

CQ5 妊娠・出産は可能か？ 

推奨文 CQ に対する明確な推奨文を作成できなかった。 

（コメント）代理懐胎、子宮移植による妊娠・出産の可能性

はあるが、現時点において、本邦では両者とも施行できる状

況ではない。 

エビデンスの強さ  D（とても弱い） 

推奨の強さ  なし 

 

推奨作成の経過 

【文献検索とスクリーニング】 

 CQ5のPICOにおいて、二次および三次スクリーニングを行い、5篇が対象文献

となった。しかし、エビデンスの高いものはなく、最終的に観察研究3篇1-3)、症例

報告１篇4)の4篇を採用した。 

 

【観察研究と症例報告の評価】 
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 4篇の内容は、代理懐胎3篇、子宮移植1篇であった。代理懐胎は、厳密には

MRKH患者本人が出産するのではないが、代理懐胎も自分の遺伝子を受け継ぐ子

供を得るための一つの方法として検討した。 

 

【推奨作成】 

 レビューを行った4つの文献では、MRKH症候群症例の卵巣より卵子を採取し体

外受精を行うことによってMRKH症候群症例の遺伝子を受け継いだ受精卵を作成

していた1-4)。MRKH症候群症例の場合は、卵巣の変位のため採卵を経腹的もしく

は腹腔鏡下に行う必要がある。そして、MRKH症候群症例の遺伝子を持った受精

卵を発育させる場として、人工子宮の報告はない。受精卵の発育の場としての選

択肢には、他の女性の子宮を使う代理懐胎あるいは子宮移植がある。 

 代理懐胎は他人の体を利用するということであり、妊娠・出産に伴うリスクを

他人に負わせることとなる。これにおいては、倫理的、法律的、医学的に様々な

問題を含んでいることが報告されている1）。本邦ではこの点に関する法律が整備

されていないため代理懐胎は違法ではないが、平成15年の厚生科学審議会生殖補

助医療部会「精子・卵子・胚の提供等による生殖補助医療制度の整備に関する報

告書」、同じく平成15年の日本産科婦人科学会会告「代理懐胎に関する見解」で
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禁じられており、法律整備を待たずに行うべきでないとして、現状では国内で行

われることはほとんどない。 

 子宮移植は死体、生体でも異なるが、他人の体で妊娠、出産を行わない点で代

理懐胎より倫理的問題、法律的問題が少ない可能性がある。しかし、子宮移植は

まだ移植例、妊娠成功例の報告が非常に少なく4)、移植の技術的困難さや拒絶反応

への対応、妊娠管理の困難さなどの医学的問題が解決されたとはいえない。 

 本CQに関しては、将来的に代理懐胎や子宮移植の方法で、妊娠・出産が可能と

なることは否定できないが、本邦の現状では、どちらもすぐに施行できる状況に

はない。 

 

【まとめ】 

 海外の報告より、代理懐胎や子宮移植により妊娠・出産の可能性はあるもの

の、本邦において、倫理的問題、法律的問題、医学的問題を含め、現時点では施

行することはできない状況であり、明確な推奨を示すことはできないと判断し

た。 

 

【参考文献】 
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1) Batzer FR, Corson SL, Gocial B, et al. Genetic offspring in patients with vaginal 

agenesis: specific medical and legal issues. Am J Obstet Gynecol 1992;167:1288-

92. 

2) Raziel A, Friedler S, Gidoni Y, et al. Surrogate in vitro fertilization outcome in 

typical and atypical forms of Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser syndrome. Hum 

Reprod 2012;27:126-30.  

3) Beski S, Gorgy A, Venkat G, et al. Gestational surrogacy: a feasible option for 

patients with Rokitansky syndrome. Hum Reprod 2000;15:2326-8.  

4) Brannstrom M, Johannesson L, Bokstrom H, et al. Livebirth after uterus 

transplantation. Lancet 2015;385(9968):607-16.  

 

 

CQ5 一般向けサマリー 

 海外の報告からは代理懐胎や子宮移植により妊娠・出産の可能性はあります

が、本邦においては、倫理的問題、法律的問題、医学的問題を含め、現時点では

施行することができない状況であり、明確な推奨を示すことはできませんでし

た。 
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（Ⅳ） 

公開後の取り組み 
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公開後の組織体制 

１．ガイドライン統括委員会 

 本ガイドライン統括委員会の代表は新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科学

分野とする。本ガイドラインの改訂を 5 年後に予定し、改訂グループの組織体制構

築に関しては、新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科学分野が中心となり、新

たにガイドライン改訂グループを組織する。推奨文を大幅に変更する必要があると

委員会が判断した場合には、ガイドライン作成グループを招集し、協議した後に、

本ガイドラインの使用の一時中止もしくは改訂をウェブサイトで勧告し、全面改訂

を実施する予定である。ガイドライン失効に関する協議は、ガイドライン作成事務

局、ガイドライン作成グループとともに協議する. 

 

２．ガイドライン作成事務局 

 本ガイドライン作成事務局の代表は、新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科

学分野とする。新潟大学大学院医歯学総合研究科小児外科学分野のホームページに

本ガイドラインを公開する。ガイドライン改訂の必要性が生じた場合には統括委員

会に報告する。 
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３．ガイドライン作成グループ 

 研究協力施設のホームページに本ガイドラインのリンクを設定する。改訂の必要

性が生じた場合は統括委員会に報告し協議を行う。また、5 年後の改訂の際には委

員会の招集に応じ、ガイドライン改訂グループを組織する際に協力する。 

 

４．システマティックレビューチーム 

 本ガイドライン策定とともに一旦解散する。しかし、将来的な本ガイドラインの

改訂の際には、新たな改訂グループに協力し、ガイドライン作成経験に基づく助言

を行う。 

 

導入 

１．要約版の作成 

 要約版としては、医療者向けの解説文と一般向けの解説文として作成したものを

ガイドライン作成事務局のホームページで公開する。 

 

２．多様な情報媒体の活用 
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 医療者向けの解説文と一般向けの解説文を無料公開予定（日本小児外科学会、日

本小児泌尿器科学会、日本産科婦人科学会、日本周産期・新生児医学会、日本小児

腎臓病学会、Minds、本ガイドライン事務局の各ホームページ）。  

 新聞・雑誌・インターネットなどのメディア媒体を活用して社会認識の向上に努

める。 

 

３．診療ガイドラインの活用と促進要因と阻害要因 

【促進要因】社会認識の向上、家族会の設立、社会保障制度の確立、症例の集約化 

【阻害要因】慣習的医療行為 

 

有用性評価 

１．後方視的研究 

 ガイドライン公開以降の症例を対象とした、総排泄腔遺残症、総排泄腔外反症、

Mayer-Rokitansky-Küster-Häuser（MRKH）症候群の治療成績、特に泌尿生殖器疾

患における短期予後と長期予後に関する全国調査を行い、Historical control を用い

て予後を再検討する。 
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２．実施時期 

 2021 年 4 月～2023 年３月 

 

３．実施体制 

 本ガイドラインのガイドライン統括委員会、ガイドライン事務局、ガイドライン

作成グループが協力してガイドライン改訂グループを再篇成する。 

 

改訂 

１．実施方法 

 5 年後を目安にガイドライン改訂グループを組織する。但し、関連医学会もしく

は厚生労働省難治性疾患克服事業からの資金援助が得られない場合にはその限りで

はない。 

 

２．有効期限 

 本ガイドラインの有効期限は５年とし、改訂がなされない限り、本ガイドライン

は失効する。ガイドライン統括委員会が失効を宣言し、ガイドライン事務局ならび

に研究協力施設にホームページで失効を宣言する. 
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（Ⅴ） 

参考資料 
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【エビデンスの評価方法】 

（文献の評価～エビデンス総体の評価～エビデンスの結合） 

エビデンスの強さは研究デザインのみで決定せず、報告内容を詳細に検討し、統合

解析を行い評価した。 

※エビデンス総体：CQ に対し収集しえた研究報告を、アウトカムごと、研究デザ

インごとに評価し、その結果をまとめたもの。 

 

【全体の流れ】 

CQ に対し収集した研究報告を、アウトカムごと、研究デザインごとに評価す

る。 

個々の論文について、バイアスリスク、非直接性（indirectness）を評価し、対象

人数を抽出する。 

↓ 

研究デザインごとにそれぞれの文献集合をまとめ、エビデンス総体として、バイ

アスリスク、非直接性、非一貫性、不正確さ、出版バイアスなどを評価する。 

↓ 

アウトカムごとにエビデンス総体として、エビデンスの強さを決定する。 
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↓ 

各アウトカムに対するエビデンスの総体評価結果を統合する。 

↓ 

CQ に対する全体のエビデンスレベルを１つ決定する。 

 

【文献の評価】 

各論文に対する評価 

Ⅰ．バイアスリスク（Risk of bias）：9項目 

Ⅱ．非直接性（indirectness） 

(観察研究では上記2つに加えて)  

Ⅲ．エビデンスの強さの評価を上げる項目 

 

 

Ⅰ．バイアスリスク（Risk of bias）： 9項目（①～⑨） 

選択バイアス: 

 研究対象の割付の偏りにより生じるバイアス。 

① ランダム系列生成 
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    患者の割り付けがランダム化されているかについて詳細に記載されている

か。  

② コンシールメント（割り付けの隠蔽） 

    患者を組み入れる担当者に患者の隠蔽化がなされているか。 

 実行バイアス 

比較される群で介入・ケアの実行に系統的な差がある場合に生じるバイア

ス。  

③  盲検化 

    被検者は盲検化されているか、ケア供給者は盲検化されているか。 

  検出（測定）バイアス 

    比較される群でアウトカム測定に系統的な差がある場合に生じるバイアス  

④  盲検化 

    アウトカム評価者は盲検化されているか。 

 症例減少バイアス 

比較される群で解析対象となる症例の減少に系統的な差がある場合に生じる

バイアス。  

⑤  ITT 
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ITT (Intention-to-treat) 解析の原則をかかげながらも、追跡からの脱落者

に対してその原則を遵守していない。 

⑥  アウトカム不完全報告 

それぞれの主アウトカムに対するデータが完全に報告されていない(解析に

おける採用・除外データを含め)。 

 その他 

⑦  選択アウトカム報告  

研究計画書に記載されているにも拘わらず、報告しているアウトカムと報告

していないアウトカムがある。 

⑧  早期試験中止  

利益があったとして試験を早期中止する。 

⑨  その他のバイアス  

“患者にとって重要なアウトカム”が妥当でない。 

クロスオーバー試験における持ち越し（carry-over）効果がある。 

クラスターランダム化比較試験における組み入れバイアスがある。など 

 

<バイアスリスク判定方法> 
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１．評価法：バイアスリスク ９項目について, 

  「なし/低（０）」、「中/疑い（－１）」、「高（－２）」とリスクを評価。 

   なし以外はコメントも記載。 

２．判定表記 

・ほとんどが－2：「まとめ」→ very serious risk （－２）  

・３種が混じる：「まとめ」→ serious risk （－１）  

・ほとんどが０：「まとめ」→ risk なし （０） 

※「－２」が「－１」の 2 倍低いという意味ではなく、「－２（とても深刻な問

題）」、「－１（深刻な問題）」という程度を示す指標として用いる。 

 

Ⅱ．非直接性 (indirectness)  

 ある研究から得られた結果が現在考えているCQや臨床状況・集団・条件へ適応し

うる程度を示す。検討項目は以下の４項目である。 

① 研究対象集団の違い (applicability)：（例）年齢が異なる 

② 介入の違い (applicability) :（例）薬剤投与量、投与方法が異なる  

③ 比較の違い：（例）コントロールか、別の介入か 

④ アウトカム測定の違い (surrogate outcomes) 
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<非直接性判定方法> 

・very serious indirectness：とても深刻な問題（－２） 

・serious indirectness：深刻な問題（－１） 

・indirectness：なし（０） 

 

Ⅲ．エビデンスの強さの評価を上げる項目  

 観察研究では、エビデンスの強さについて「弱」から評価を開始するため、評価

を上げる項目も評価した。ただし、グレードをあげることができるのは、研究の妥

当性に問題ない（何らかの理由で評価が下げられていない）観察研究に限った。 

 

①  効果が大きい (large effect) 

大きい (large) RR＞2 or ＜0.5、非常に大きい (very large) RR＞5 or ＜0.2  

（例）介入(治療)を行うとほとんど救命され、行わないとほとんど死亡する 

② 用量—反応勾配あり (dose-dependent gradient) 

 （例）もっと多くの量（回数、投与法）を投与すれは、有意差が出ただろう 
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③ 可能性のある交絡因子が提示された効果を減弱させている (plausible 

confounder)                    

（例）介入を行った群には、高齢者が多く、糖尿病患者が多かったため、効果と

しての死亡率がわずかしか改善しなかった。もし、背景が均一化されれ

ば、大きな有意差が出ていただろう。 

 

<上昇要因判定方法> 

 「低（0）」、「中（＋１）」、「高（＋２）」と評価 

 

【エビデンス総体の評価】 

 ・研究デザインごとに、それぞれのアウトカムで、全論文に対して以下のグレード

を下げる5 要因を評価した。 

① バイアスリスク(risk of bias 9 項目) 

② 非直接性 

③ 非一貫性（inconsistency） 
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アウトカムに関連して抽出されたすべて(複数) 研究をみると、報告により治療

効果の推定値が異なる(すなわち、結果に異質性またはばらつきが存在する)こと

を示し、根本的な治療効果に真の差異が存在する。 

④ 不正確さ（imprecision）  

サンプルサイズやイベント数が少なく、そのために効果推定値の信頼区間が幅広

い。プロトコールに示された予定症例数が達成されていることが必要。 

⑤ 出版バイアス（publication bias）  

研究が選択的に出版されることで、根底にある益と害の効果が系統的に過小評価

または過大評価されることをいう。 

 

<判定方法> 

・very serious （－２）  

・serious （－１） 

・no serious （０） 

 

・観察研究で エビデンス上昇3要因についても評価する。 

① 効果が大きい (large effect) 
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② 用量-反応勾配あり (dose-dependent gradient)  

③ 可能性のある交絡因子が提示された効果を減弱させている (plausible 

confounder) 

 

エビデンスの質（強さ）の評価 

エビデンスの質 定義 

High （強） 真の効果が効果推定値に近いという確信がある。 

Moderate（中） 効果推定値に対し、中等度の確信がある。真の効果が効果推定

値に近いと考えられるが、大幅に異なる可能性もある。 

Low（弱） 効果推定値に対する確信には限界がある。真の効果は効果推定

値とは大幅に異なる可能性がある。 

Very Low 

（とても弱い） 

効果推定値に対しほとんど確信がもてない。真の効果は効果推

定値とは大幅に異なるものと考えられる。 

 

・初期評価のエビデンスの質(強さ) 
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 RCTはHigh (強)から、観察研究（コホート研究や症例対照研究）はLow（弱）か

ら評価を開始し、評価を下げる項目、上げる項目（観察研究のみ）を評価検討し、

エビデンスの質（強さ）を決定した。 

 

【エビデンス統合】 

・アウトカムごとに評価されたエビデンスの強さを統合し、CQに対するエビデンス

の総括（overall evidence）を提示した。 

・重大なアウトカム全般においてエビデンスの質が異なり、かつ各アウトカムが異

なる方向を示す場合（利益の方向と害の方向）、いかなる重大なアウトカムに関

しても最も低いエビデンスを全体的なエビデンスの質とした。 

・重大なアウトカム全般においてエビデンスの質が異なり、かつ全てのアウトカム

が同じ方向を示す場合（利益の方向または害の方向のいずれか）、重大なアウト

カムのうち、最も高いエビデンスの質で、また、単独でも介入を推奨するために

十分なアウトカムによって全体的なエビデンスの質を決定した。ただし、利益と

不利益のバランスが不確実ならば、エビデンスの質が最も低いものとした。 
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推奨の強さの判定 

・推奨の強さ 「１．強い」、「２．弱い」と記載した。 

明確な推奨ができない場合、推奨の強さ「なし」とした。 

・推奨の強さはシステマティックレビューチームが作成したサマリーレポートの結

果を基に判定し、その際、重大なアウトカムに関するエビデンスの強さ、益と

害、価値観や好み、コストや資源の利用なども十分に考慮した。 

 

推奨度の定義とガイドライン利用者別の意味 

 強い推奨 弱い推奨 

定義 介入の望ましい効果（利益）

が望ましくない効果（害・負

担・コスト）を上回る、また

は下回る確信が強い。 

介入の望ましい効果（利益）

が望ましくない効果（害・負

担・コスト）を上回る、また

は下回る確信が弱い。 

患者にとって この状況下にあるほぼ全員が

推奨される行動を望み、望ま

ない人はごくわずかである。 

この状況下にある人の多くが

提案される行動を望むが、望

まない人も多い。 
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臨床医にとって ほぼ全員が推奨される行動を

受けるべきである。ガイドラ

インに準じた推奨を遵守して

いるかどうか、医療の質の基

準やパフォーマンス指標とし

ても利用できる。個人の価値

観や好みに一致した決断を下

すために正式な決断支援ツー

ルを必要とすることはないと

考えられる。 

患者によって選択肢が異なる

ことを認識し、各患者が自ら

の価値観や好みに一致したマ

ネージメント決断を下せるよ

う支援しなくてはならない。

個人の価値観や好みに一致し

た決断を下すための決断支援

ツールが有効であると考えら

れる。 

政策決定者にと

って 

ほとんどの状況下で、当該推

奨事項を、パフォーマンス指

標として政策に採用できる。 

政策決定のために多数の利害

関係者を巻き込んで実質的な

議論を重ねる必要がある。パ

フォーマンス指標において、

管理選択肢について十分な検

討がなされたかという事実に

注目する必要がある。 
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推奨の強さの決定に影響する要因  

① エビデンスの質 

全体的なエビデンスが強いほど、推奨度は「強い」とされる可能性が高くな

る。 

② 望ましい効果（益）と望ましくない効果（害）のバランス (コストは含まず) 

益と害の差が大きいほど、推奨度は「強い」とされる可能性が高くなる。 

③ 価値観や好み  

価値観や好みに確実性（一貫性）があるほど、「強い」とされる可能性が高く

なる。 

④ 正味利益がコストや資源に見合うかどうか  

コストに見合った利益があることが明らかであるほど、「強い」とされる可能

性が高くなる。 
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【外部評価のまとめ】 

 

外部評価委員 

目的 

 公衆衛生学の専門家の意見を反映させる。 

 小児外科学の専門家の意見を反映させる 

方法 

国立研究開発法人国立成育医療研究センター政策科学研究部政策評価研究室［公

衆衛生学］ 蓋 若琰 先 生に AGREEⅡ評価を依頼した。 

和歌山県立医科大学第 2 外科［小児外科］窪田昭男先生と愛仁会高槻病院小児外

科［小児外科］西島栄治先生英治先生に外部評価を依頼した。 

経過 

  蓋 若琰 先 生 

  平成 28 年 6 月 22 日 評価を依頼。 

  平成 28 年 8 月 5 日 評価終了。 

 窪田昭男先生 

  平成 28 年 7 月 19 日 評価を依頼。 

  平成 28 年 8 月 17 日 評価終了。 
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 西島栄治先生 

  平成 28 年 7 月 125 日 評価を依頼。 

  平成 28 年 8 月 23 日 評価終了。 

結果 

 蓋 若琰 先 生：AGREE II に基づいた採点と評価 

領域１：21 点、領域２：20 点、領域３：56 点、領域４：21 点、領域５：24 点、

領域６：14 点、全体評価：7 点、このガイドラインの使用を推奨する：YES 

 コメント 

領域２（利害関係者の参加） 

 患者、一般の方の価値観についての文献を明瞭に記載してほしい。 

領域５（適用可能性） 

 阻害要因の「慣習的医療行為」について適宜に情報収集をし、詳しい内容を

記載してほしい。 

 本ガイドラインが効果的に使用されるための情報（e.g.,使用マニュアル）を明

瞭に記載してほしい  

 各疾患の分類、診断、治療ごとに項目を作り、目録と本文で記載するとより

使いやすいと思われる。 
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 費用・コストに関する文献レビューを入れてほしい。 

窪田昭男先生 

 コメント 

 病態を理解しやすいように病型分類と定義を最初に述べること。 

 全国統計で乳幼児期に発見された MRKH 症候群症例の数が実数より少ない

印象があり、その gap について記載すること。 

 総排泄腔外反症の膀胱所見の病型を記載してはどうか。 

 総排泄腔遺残症の腟形成手術時期に関しては、乳幼児期派と思春期派に分か

れるが、それぞれの主徴を記載してはどうか。 

 総排泄腔外反症の性の決定は、未だに controversial で慎重に記載すべきであ

る。 

西島栄治先生 

 コメント 

 総排泄腔外反症 CQ2 に関して、推奨文の内容の原案で、「早期膀胱閉鎖は…

行わないことを弱く推奨する」、という文章で、臨床的な意味づけが不明で

ある。「早期膀胱閉鎖を行っても膀胱機能の獲得はほとんど期待できない」、

という言い方の方が妥当である。 
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対応 

患者、一般の方の価値観についての適切な文献がなく、各疾患のトピックに 2014

年の全国集計結果を加え、本邦における現状を記載し、思春期における問題点と

対応、特に、妊娠・出産に関する現状理解と価値観創成に役立つ内容とした。慣

習的医療行為に関しては、序文にまとめた。使いやすい内容と効果的に使用され

るようにするために、出版物として刊行した。3 疾患の定義と病型分類を序文に

追記した。費用・コストに関しては、適切な文献はなく、保険外適応の治療に関

しては、その旨明記した。総排泄腔外反症 CQ2 に関しては班会議で検討し、有識

者のコメントを「早期膀胱閉鎖が、膀胱機能（蓄尿機能および排尿機能）獲得に

有効である明瞭なエビデンスは得られなかった」に変更した。 

 

パブリックオピニオン 

日本小児外科学会、日本小児泌尿器科学会、日本産科婦人科学会、日本周産期・新

生児医学会、日本小児腎臓病学会に依頼したが、寄せられたコメントはなかった。 
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Introduction

Persistent cloaca (PC) and cloacal exstrophy (CE) are 
extremely rare congenital anomalies of the anorectum and 
urogenital tract. PC occurs exclusively in female patients, 
where the rectum, vagina and urethra converge into a com-
mon channel, resulting in a single perineal opening. In con-
trast, CE is the most severe form of cloaca-related anomaly 
and it occurs in both sexes; it is characterized by a failure 
of lower abdominal wall closure, resulting in exstrophy of 
the intestines and urinary and genital organs. These two 
diseases are usually associated with multiple anomalies 
of other organs, which also affect the treatment outcome 
considerably. Carey et  al. [1] described a combination of 
defects, consisting of omphalocele, exstrophy of the cloaca, 
imperforate anus, and spinal defects as “OEIS complex”.

Because the functional outcomes of surgical treatment 
of the reproductive system in infancy will become obvi-
ous in puberty, these patients need meticulous care from 
childhood to adulthood. To perform suitable life-long care 
in these patients, treatment guidelines must be established. 
However, the precise details of these issues are largely 
unclear. Furthermore, basic information regarding PC and 
CE in the perinatal period, such as the incidence, rate of 
antenatal diagnosis, and mode of delivery, are also unavail-
able, due to the lack of a nationwide survey of these two 
diseases.

We therefore conducted a nationwide survey of PC and 
CE in 2014 to determine the current status of these diseases 
in Japan before establishing treatment guidelines. To our 
knowledge, this survey is the first nationwide survey of PC 
and CE, performed simultaneously. The results of our sur-
vey are introduced here with a review of the literature.

Abstract 
Purpose The current profile of persistent cloaca (PC) and 
cloacal exstrophy (CE) in Japan was first examined in 2014.
Materials and methods Information was obtained by 
sending a questionnaire to 244 university hospitals and 
children’s hospitals.
Results Responses from 113 institutions reported 466 PC 
cases and 229 CE cases. The incidences of PC and CE from 
1980 to 2012 were 0.97 and 0.49 per 100,000 live births, 
respectively. In the previous 5 years, antenatal abnormali-
ties were found in 57.6% of PC and 72.7% of CE patients. 
Myelomeningocele was observed in 45.6% of CE patients. 
As a result of various surgical treatments used in the neo-
natal and infantile periods, the respective rates of bladder 
dysfunction, clean intermittent catheterization, and perma-
nent enterostomy were 32.6, 22.5, and 7.3% in PC patients 
and 60.7, 28.4, and 73.8% in CE patients. Menstrual out-
flow obstruction was found in 22.5% of PC and 48.9% of 
CE patients with menstruation.
Conclusion The clinical outcomes of PC and CE remain 
unsatisfactory. Therefore, the establishment of treatment 
guidelines might be a useful objective for improving the 
current status of PC and CE.

Keywords Persistent cloaca · Cloacal exstrophy · A 
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Patients and methods

This research project of general-068 entitled, “An establish-
ment of treatment guidelines for smooth transitional care of 
persistent cloaca, cloacal exstrophy and Mayer-Rokitansky-
Kuster-Hauser syndrome,” was supported by the Health 
and Labour Sciences Research Grants for Research on 
Rare and Intractable Diseases from 2014 to 2016 in Japan. 
The results of a nationwide survey concerning PC and CE 
are presented in this manuscript. Table 1 lists the research 
members who participated in the present survey. The Eth-
ics Committee of Niigata University School of Medicine 
approved the study protocol of the research project and 
nationwide survey (approved number of 1888).

Information was obtained by sending a question-
naire to 244 university hospitals and children’s hospitals 
in Japan to investigate the etiologic events and clini-
cal outcomes in patients with PC and CE. Responses 
were obtained from 113 institutions (46.3%) regarding 
466 cases of PC and 229 cases of CE, which were the 
total of cases treated in the past. Roughly 300 events and 

parameters were examined in the following order: peri-
natal events, associated anomalies, surgical treatments 
shortly after birth, radical operations, renal and blad-
der function, reproductive organ function, and school 
and social life. Since national birth statistics in Japan 
were available up to 2012, the incidence of diseases for 
every 100,000 live births was calculated for patients born 
between 1980 and 2012.

Statistical analyses

The statistical analyses were performed using a commer-
cially available software program (Prism 6 for Mac OS 
X version 6.0b; La Jolla, California, USA). The results 
are expressed as the median. Statistically significant dif-
ferences between the groups were estimated using inde-
pendent Student’s t test or the Mann-Whitney U test. Dif-
ferences were considered to be significant for values of 
p < 0.05.

Table 1  Lists of research members participating in the nationwide survey

Name Institute, department

Yutaka OSUGA Graduate School of Medicine, the University of Tokyo, Department of Obstetrics and Gynecology
Kiyoko KATO Graduate School of Medial Sciences Kyushu University, Department of Gynecology and Obstetrics
Kenji ISHIKURA National Center for Child Health and Development, Division of Nephrology and Rheumatology
Kazunari KANEKO Kansai Medical University, Department of Pediatrics
Kohei AKAZAWA Niigata University Graduate School of Medical and Dental Sciences, Department of Medical Informatics
Yoshiaki KINOSHITA Graduate School of Medical Sciences Kyushu University, Department of Pediatric Surgery
Takeo YONEKURA Nara Hospital, Kindai University Faculty of Medicine, Department of Pediatric Surgery
Yuko TAZUKE Osaka University Graduate School of Medicine, Department of Pediatric Surgery
Satoshi IEIRI Kagoshima University, Research Field in Medicine and Health Sciences, Department of Pediatric Surgery
Akihiro FUJINO National Center for Child Health and Development, Devision of Pediatric Surgery
Shigeru UENO Tokai University School of Medicine, Department of Pediatric Surgery
Yutaro HAYASHI Nagoya City University Graduate School of Medical Sciences, Department of Nephro-urology
Kaoru YOSHINO Aichi Children’s Health and Medical Center, Department of Urology
Toshihiro YANAI Ibaraki Children’s Hospital, Department of Pediatric Surgery and Pediatric Urology
Jun IWAI Chiba Children’s Hospital, Department of Pediatric Surgery
Takanori YAMAGUCHI Fukuoka Children’s Hospital, Department of Urology
Shintaro AMAE Ekoh-Ryoikuen Hospital-homes for persons with severe motor and intellectual disabilities (SMID), 

Department of Surgery
Yuichiro YAMAZAKI Kanagawa Children’s Medical Center, Department of Urology
Yoshifumi SUGITA Kobe Children’s Hospital, Department of Urology
Miyuki KOHNO Kanazawa Medical University, Department of Pediatric Surgery
Yutaka KANAMORI National Center for Child Health and Development, Devision of Pediatric Surgery
Yuko BITOH Kobe University Hospital, Department of Pediatric Surgery
Masato SHINKAI Kanagawa Children’s Medical Center, Department of Surgery
Yasuharu OHNO Oita University Faculty of Medicine, Department of Gastroenterological and Pediatric Surgery
Yuhki ARAI Niigata University Graduate School of Medical and Dental Sciences, Department of Pediatric Surgery
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Embryology

PC and CE are considered to be a spectrum of disease 
that affects the formation of the cloaca. CE patients show 
the most severe form of cloacal anomaly, associated with 
omphalocele, pubic bone dehiscence, and frequently with 
myelomeningocele. Briefly, the body wall is constructed in 
the fourth gestational week. In the same period, the neu-
ral tube is also created. Major events that cause the failure 
of the anterior abdominal wall closure can therefore also 
disturb the neural tube formation, which might be a rea-
son for the strong association with myelomenigocele in CE 
patients [2]. The division of the cloaca occurs in the next 
developmental stage. The urorectal septum differentiates 
the cloaca into the urogenital tract and the anorectal tract 
[3, 4]. However, a recent anatomical study using animal 
models of anorectal malformation found that the normally 
developing cloaca differed starkly from any form of ano-
rectal malformation, including persistent cloaca, where the 
cloacal membrane was too short to function as the dorsal 
cloaca [5]. Therefore, further studies are necessary to clar-
ify the precise developmental aspect of PC and CE.

Results

Perinatal events

Prevalence of PC and CE

The oldest cases of PC and CE in this nationwide sur-
vey were found in 1961 and 1969, respectively (Fig.  1). 
In the past 25 years, from 1990 to 2014, the average 
annual occurrence was 14.8 and 7.1 cases for PC and 
CE, respectively. The overall prevalence of patients per 
100,000 live births from 1980 to 2012 was 0.97 and 0.49 
for PC and CE, respectively. The incidence of PC has 

Fig. 1  Annual occurrence 
of PC and CE in Japan. PC 
persistent cloaca, CE cloacal 
exstrophy
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Fig. 2  Prevalence of PC and CE patients per 100,000 live births for 
1980–1989, 1990–1999, 2000–2009, and 1980–2012 in Japan. PC 
persistent cloaca, CE cloacal exstrophy
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been increasing over the past 30 years while that of CE 
has remained relatively stable (Fig. 2).

Prior to 1960, nearly all CE patients died due to intesti-
nal obstruction and urosepsis [6]. The prevalence of PC per 
100,000 live births was reported to be 2.0 in one study [7], 
while the prevalence of CE per 100,000 live births in sev-
eral studies was 0.4 [8], 0.5 [9], or 0.6 [10], roughly corre-
sponding to 1 in every 170,000 and 250,000 live births. An 
International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance 
and Research study found that the prevalence of CE per 
100,000 births was 0.76, which was an average of 18 sur-
veillance programs, with a range of 0.6–2.25 [11]. These 
findings suggest that the prevalence of PC and CE in Japan 
might be similar to those of Western countries.

Antenatal detection of fetal anomalies

The incidence of antenatal detection of fetal anomalies in 
PC and CE patients has been steadily increasing in both 
PC and CE patients in Japan (Fig. 3). In PC patients, pel-
vic cyst, hydronephrosis, oligohydramnios, and ascites 
were frequently found by ultrasonography. The signs for 
PC patients are mainly those of abnormalities inside the 
body, while for CE patients, the signs are mainly visible on 
the body surface, such as omphalocele, myelomenigocele, 
and abnormal genitalia, all of which are detected by 
ultrasonography.

Even though the antenatally detectable abnormalities 
in PC patients are mainly those of associated anoma-
lies, hydronephrosis and bilobed or multilocular pelvic 
cyst in female fetuses have been suggested to be signs of 
PC itself [12, 13]. The rate of diagnosis of PC has been 
reported to be as low as 6%, even though the rate of 
detection of fetal anomalies in PC patients was 54% [14]. 
An accurate antenatal diagnosis of CE was achieved with 

fetal magnetic resonance imaging (MRI), which revealed 
a protuberant abdominopelvic contour, absence of a nor-
mal bladder, and a meconium-filled rectum and colon 
[15]. Serial MRI studies have also been suggested to be 
useful in the accurate diagnosis and understanding of the 
associated pathologies in the affected fetus [16].

Mode of delivery

In our survey, the rates of vaginal delivery were 54.8 and 
51.7% in mothers of PC and CE fetuses, respectively. 
The rates of cesarean section in mothers of PC and CE 
fetuses were also similar, with rate of 37.7 and 42.0%, 
respectively. However, the main reason for a cesarean 
section was different between mothers of PC and CE 
fetuses. In mothers of PC fetuses, fetal distress was the 
most frequent reason for cesarean sections (31.7%), fol-
lowed by fetal diseases (24.4%) and fetopelvic dispropor-
tion (23.7%). On the contrary, in mothers of CE fetuses, 
fetal disease (23.7%), myelomeningocele (15.8%), threat-
ened premature delivery (15.8%), and early rupture of 
membranes (15.8%) were the main reasons for cesarean 
section.

PC is not considered an indication for cesarean sec-
tion. However, in severe forms of abdominal wall defect, 
such as cloacal exstrophy, multi-disciplinary counseling 
and management are recommended [17]. In CE, there are 
complex management issues, such as gender assignment, 
a treatment plan and assessment of disability, and optimal 
management that require collaboration among specialists.

The median number of gestational weeks at delivery of 
the patients was significantly longer in PC patients than 
in CE patients (38.0 vs. 36.0 weeks, p < 0.0001). Corre-
spondingly, PC babies were significantly heavier than CE 
babies (2,732 vs. 2441 g, p < 0001).

Fig. 3  Trends in the rate of antenatal detection of fetal anomalies in 
PC and CE patients. PC persistent cloaca, CE cloacal exstrophy
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Associated anomalies

The associated anomalies are summarized in Fig. 4. Chro-
mosomal anomalies were rare in both PC and CE patients, 
but cardiac anomaly was much more frequently observed 
in PC patients than in CE patients. Of note, myelomenin-
gocele and other spinal anomalies were found in 45.6 and 
42.4% of CE patients, respectively. As a result, about 90% 
of CE patients had some type of anomaly of the spinal tract 
at birth. The association of spinal anomalies might be an 
important factor influencing the diminished bowel and 
bladder function in CE patients. Urinary tract anomalies 
were equally observed in both groups of patients at a fre-
quency of roughly 80%. The urinary tract anomalies are 
shown in Table 2. Hydronephrosis was the most frequently 
found in both PC and CE patients, followed by a variety of 
diseases. The prevalence of renal hypoplasia or dysplasia, 
multicystic dysplastic kidney, and horseshoe kidney was 
higher in PC patients than in CE patients.

Regarding anomalies of the internal genitalia in PC 
patients, a double uterus (50.0%) or double vagina (35.2%) 
was frequently observed. Retention of fluid, such as hydr-
ocolpos (23.6%), hydrometra (23.6%), and hydrosalpinx 
(5.4%) was the next most frequent after duplex anomalies. 
In total, 90% of patients had some type of anomaly of the 
internal genitalia. In CE patients, the presence of a uterus, 
vagina, fallopian tube, and testes was confirmed in 25.0, 
12.7, 20.0 and 26.2% of patients, respectively.

In a single-center study of 17 CE patients [18], abnor-
malities of the vertebral column and/or spinal cord were 
found in 16 patients (94.1%). Four patients had lipomy-
elomeningocele, and nine had lipomeningocele. Another 
single-center analysis of 25 CE patients [19] found ver-
tebral anomalies in all 25 patients. In addition, all 19 
patients who underwent MRI showed myelodysplasia. Of 
these 19 patients, 15 had myelocystocele, 2 had lipomenin-
gocele, and 2 had meningocele. The findings from these 
two studies are quite in accordance with those of the pre-
sent survey that 90% of the patients were associated with 

myelomeningocele and/or spinal anomalies. Regarding 
the association of urological anomalies in PC patients, 32 
(68.0%) out of 47 patients were reported to have urological 
defects [20].

Regarding the reproductive system, vaginal agenesis, 
double vagina, and single vagina were reported in 12 
(11.4%), 42 (40.0%), and 52 (49.5%) of 105 PC patients in 
single-center study, respectively [21]. Pena [20] described 
a wide spectrum of the anatomic variation in PC patients, 
where different degrees of vaginal and uterine separation 
was found in half of 50 patients. In genetically female CE 
patients, two widely separated vaginas were confirmed 
when the patients underwent vaginal reconstruction at 
puberty [6, 22]. The ovaries and tubes are generally normal 
in female PC patients [23]. In genetically male CE patients, 
the phallus is also divided and separated. Husman et  al. 
[24] reported diminutive or absent penis in 30% of patients. 
Even though cryptorchidism was frequent in genetically 
male CE patients, the testicular histology was reported to 
be preserved [25].

Gender assignment

In this study, gender assignment in half of the CE patients 
was determined based on the results of a sex chromosome 
analysis. A total of 91 CE patients were thereby deter-
mined to be genetically male, and 116 were determined to 
be genetically female, resulting in a male-to-female ratio 
of 0.78. Of these 91 genetically male CE patients, 21 were 
raised as girls.

Other studies have reported a genetically male-to-geneti-
cally female ratio of 0.86 [19] and 1.27 [26]. Regarding the 
gender identity outcome, female-raised 46XY CE patients 
are reportedly at risk of later patient-initiated gender re-
assignment to male after female assignment in infancy or 
early childhood, an outcome which has also been observed 
in patients with penile agenesis or penile ablation [27]. In 
our series, four 46XY CE cases assigned as female changed 
their sex to male in adolescence.

Surgical treatments shortly after birth

Stoma was created in most PC patients (95.5%) and CE 
patients (91.3%). In 104 CE patients (45.4%), a stoma 
was placed in the hindgut, while the ileum was used in 
51 cases (22.3%). In contrast, the transverse or sigmoid 
colon was mainly used in 60.9% and 19.7% of PC patients, 
respectively. Vesical operation was performed in 25.1% 
of PC patients, while this rate was 80.8% in CE patients. 
In PC patients, vesicostomy was performed in 86.5% of 
the patients who underwent vesical operation, while pri-
mary closure of the bladder was performed in 69.1% of CE 
patients who underwent vesical operation. In CE patients, a 

Table 2  Urinary tract anomalies in PC and CE patients

 PC persistent cloaca, CE cloacal exstrophy, DK dysplastic kidney

PC cases (%) CE cases (%)

Hydronephrosis 136 (29.1) 56 (24.5)
Hypoplasia or dysplasia 72 (15.5) 19 (8.3)
Renal agenesis 44 (9.4) 19 (8.3)
Megaureter 30 (6.4) 15 (6.6)
Duplex system 15 (3.2) 8 (3.5)
Multicystic DK 15 (3.2) 1 (0.4)
Horseshoe kidney 12 (2.6) 2 (0.9)
Ureterocele 3 (0.6) 2 (0.9)
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variety of other operations were performed. Pubic and pel-
vic bone plasty and abdominal wall closure were performed 
in 64.2 and 80.8% of CE patients, respectively.

Radical operations

Anoplasty and vaginoplasty

Table 3 shows the major operative procedures for anoplasty 
without vaginoplasty and number of patients who under-
went the corresponding operations. Anoplasty without 
vaginoplasty was performed in 32.8% of PC patients and 
7.9% of CE patients, and abdomino-perineal pull-through 
operation was the most frequent method in both groups 
of patients, followed by posterior sagittal anorectoplasty 
(PSARP) and sacroperineal operation.

Table  4 describes the major operative procedures for 
anoplasty and vaginoplasty performed simultaneously, 
which was exclusively found in PC patients. Cases in 
which the procedures for the vaginoplasty and anoplasty 
were the same or different are shown separately. Poste-
rior sagittal anorectourethrovaginoplasty (PSARUVP) 
was the method most frequently used for anovagino-
plasty, while total urogenital mobilization and intestinal 
interposition was the method most frequently used for 
vaginoplasty. In contrast, in CE patients, only 24 patients 

(10.5%) underwent vaginoplasty. The main type of opera-
tion was reconstruction using the ileum, bladder, colon, 
or cecum. The rate of patients who decided to have per-
manent stoma was 10 times higher in CE patients than 
in PC patients (73.8 vs. 7.3%). This difference might be 
due to the higher incidence of myelomeningocele in CE 
patients than in PC patients.

Operation on the urinary tract and outcomes

Bladder augmentation was performed in 7 PC patients 
(1.5%) and 62 CE patients (27.0%), respectively. Route 
creation for clean intermittent catheterization (CIC) 
was done in 70 PC patients (15.0%) and 16 CE patients 
(7.0%). The rate of a radical operation for VUR was simi-
lar between PC and CE patients (15.0 vs. 15.3%). Among 
CE patients, orchidopexy was performed in 37 patients 
(16.1%) and phalloplasty in 17 (7.4%).

Regarding the renal function, 35 PC patients (7.5%) 
and 26 CE patients (11.4%) had a creatinine level above 
1.0 mg/ml. Even though the renal function was relatively 
well preserved, bladder dysfunction was observed in 152 
PC patients (32.6%) and 139 CE patients (60.7%). The 
rate of patients with CIC was similar between the PC 
(105 cases; 22.5%) and CE patients (65 cases; 28.4%). 
The number of cases starting dialysis or receiving kidney 
transplantation was 15 PC cases and 3 CE cases.

Reproductive organ function

Menstruation was observed in 178 PC patients (38.4%) 
and 45 CE patients with a karyotype of 46XX (38.8%). 
The occurrence of a menstrual disorder, menstruation 
blood outflow block, volume disorder, and cycle disorder 
was observed in 35.4, 22.5, 31.4, and 42.1% of the 178 
PC patients and in 58.7, 48.9, 42.2, and 30.4% of the 45 
CE patients, respectively.

Table 3  Anoplasty without vaginoplasty in PC and CE patients

PC persistent cloaca, CE cloacal exstrophy, PSARP posterior sagittal 
anorectoplasty

Method of operation PC 153 cases CE 18 cases

Abdomino-perineal pull-through 54 8
PSARP 41 2
Sacroperineal pull-through 14 2
Abdomino-sacroperineal pull-through 11
Laparoscopic operation 8
Perineal approach 3

Table 4  Anoplasty with 
vaginoplasty in PC patients

PC persistent cloaca, PSARUVP posterior sagittal anorectourethrovaginoplasty, TUM total urogenital mobi-
lization, PUM partial urogenital mobilization

Anovaginoplasty in the same operation 
method

232 cases Vaginoplasty performed by the dif-
ferent method to anoplasty

144 cases

PSARUVP 170 TUM 41
Abdomino-perineal pull-through 6 Intestinal interposition 35
TUM 4 Anterior skin flap 24
Perineal anovaginoplasty 4 PUM + skin flap 9
Hendren’s operation 2 Skin flap 9
PUM 1 Vaginal switch 5
Sacroperineal pull-through 1 PUM 2
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Literature review of radical operations

Surgical repair of the anus, bladder, and vagina in CE 
patients is still challenging. The high prevalence of neu-
rological abnormalities might affect the post-operative 
urinary and bowel continence, thereby limiting the indi-
cations of anoplasty. In a study of the neurological func-
tion of 21 CE patients [19], 15 (71.4%) were community 
ambulators, while 1 (4.8%) was a nonfunctional ambulator 
and 6 (28.6%) were nonambulators. Therefore, roughly one 
third of CE patients have some degree of motor dysfunction 
of the lower extremities. In our series, half of CE patients 
were associated with myelomeningocele, which might 
be related to the low incidence of radical operation in CE 
patients. In a large series of 50 CE patients [26], 40 under-
went extensive reconstructive surgery. Of these 40 patients, 
the number who underwent bladder augmentation, pull-
through of the colon, and vaginal reconstruction was 35 
(87.5%), 25 (14.3%), and 32 patients (80%), respectively. A 
total of 31 of these 40 reconstructed cases were dry, and 
acceptable bowel continence was achieved in 19 of 25 pull-
throughs. The hind gut is strongly recommended for the 
initial colostomy, since future colon pull-through is essen-
tial for successful bowel management [28, 29]. Therefore, 
the use of the colon for urologic and genital reconstruction 
should be avoided.

In a large series of PC patients consisting of 490 cases 
[30], the length of the common channel affected the sur-
gical outcomes. Patients with a short common channel 
(length <3  cm) comprised 56% of patients and showed 
a better bowel habit and urinary continence after radi-
cal operation than those with longer channels. In these 
patients, radical operation was performed via the posterior 
sagittal approach, and total urogenital mobilization with-
out laparotomy. In this study, the method chosen for ano-
plasty without vaginoplasty was either abdomino-perineal 
pull-through or PSARP. In addition, while PSARP was the 
most frequently used method for anovaginoplasty where 
both operations were performed via the same method, total 
urogenital mobilization or intestinal interposition was the 
most frequently used when vaginoplasty was performed via 
a different method from anoplasty.

Social and school life

Patients with lovers or spouses comprised 5.8 and 2.2% of 
the PC and CE patients, respectively. Coitus before mar-
riage was reported in about 3.0 and 2.6% of PC and CE 
patients. Seventeen PC patients (3.6%) and 5 CE patients 
(2.2%) were married. Childbearing was noted in four PC 
patients and none of the CE patients.

The rate of patients who attended a special needs school 
was higher among CE patients than PC patients (14 CE 

patients [6.1%] vs. 9 PC patients [1.9%]). Bowel and uri-
nary troubles at school were noted in 67 (28.1%) and 59 
(25.2%) PC patients and 28 (28.5%) and 42 (42.4%) CE 
patients, respectively. While the rate of bowel trouble was 
similar between the two groups of patients, urinary trouble 
was much more frequent in CE patients than in PC patients.

Childbirth is sporadically reported among both PC 
patients [31, 32] and CE patients [33]. One PC case deliv-
ered vaginally in the first pregnancy, and then cesarean sec-
tion was performed for a triplets pregnancy after in  vitro 
fertilization [31, 32]. The risks associated with cesarean 
section due to multiple previous operations have been well 
addressed. However, careful consideration of the patient’s 
genital condition and well-organized team counseling 
might be advisable before childbirth is attempted in PC and 
CE patients.

The quality of life among PC and CE patients is an 
important clinical issue, as many patients are now living 
longer due to the advancements of modern medicine. One 
study at Johns Hopkins University [34] suggested that a 
reduction in incontinent stomas, assistance with ambula-
tion, and improved cosmesis might be useful for improv-
ing these patients’ quality of life. CE patients are reported 
to have relatively good psychological functioning, and 
appropriate support for these patients can ensure they have 
remarkably well-adjusted lives [35].

Conclusions

A comparative study of PC and CE patients may be useful 
for clarifying the characteristics of both diseases. In Japan, 
the prevalence of CE patients was just half of that of PC 
patients, and the major anomalies differ between these two 
groups of patients. We also clearly showed that the surgical 
outcomes of PC and CE patients were still not satisfactory. 
A majority of patients require continual care from child-
hood to adulthood, especially in the treatment of urological 
and gynecological morbidities. Therefore, treatment guide-
lines for the smooth transitional care of PC and CE patients 
should be established, a task currently being attempted by 
our research team.
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