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研究要旨 

【研究目的】 

 本研究の目的は、小児呼吸器形成異常・低形成疾患である 5疾患に関して、実態調

査を通じて科学的根拠を集積・分析し、診断基準や重症度分類を作成したうえで、全

ての疾患に関する診療ガイドラインを作成し、指定難病や小児慢性特定疾病の指定を

通じて本症の社会保障制度を充実させるとともに、患者支援のための診療体制を確立

することである。 

 

【研究方法】 

 調査研究において、先天性横隔膜ヘルニア、先天性嚢胞性肺疾患、頚部・胸部リン

パ管腫・リンパ管腫症の 3 疾患では先行研究として実施した際のデータベースを用い

た。気道狭窄では咽頭狭窄、喉頭狭窄、気管狭窄、気管・気管支軟化症の 4病態の調

査を実施して各疾患の実態を解析した。肋骨異常を伴う先天性側弯症については平成

28 年度から研究を開始し、発生状況調査と手術が呼吸機能に与える影響に関する調査

を行った。以上の結果を基に、各疾患の診断基準や重症度分類を作成した。さらに先

天性横隔膜ヘルニアでは、診療ガイドラインを完成したうえでその普及・啓蒙活動を

行い、症例登録システムを構築した。先天性嚢胞性肺疾患、気道狭窄、頚部・胸部リ

ンパ管腫・リンパ管腫症の 3疾患では、診療ガイドラインを作成した。 

 

【研究結果】 

 先天性横隔膜ヘルニアでは、先行研究で作成したガイドラインの推奨文案に関する

パブリックコメントを求めるとともに、疾患に深く関連する日本小児外科学会と日本

周産期・新生児医学会の承認を得た。またガイドライン評価の専門家による AGREEⅡ

評価を受けた。完成した診療ガイドラインは日本医療機能評価機構（以下 Minds）の

ホームページに詳細版が掲載され、Minds モバイルにクリニカル・クエスチョン（以

下 CQ）サマリーが公開された。更に 13 施設による多施設共同研究として、REDCap を

利用した症例登録システムを新たに構築した。 
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 先天性嚢胞性肺疾患では、全国調査の解析結果を基に 10の CQ を作成して系統的文

献検索を行った。そのうち、優先度の高い 4 つの CQ に関して推奨文案と解説を作成

して推奨度を決定した。本診療ガイドラインでは、発生学的背景に基づいた本症の新

しい分類を示すとともに、出生時に症状が無い症例の適切な手術時期が乳児期であるこ

とを明示した。 

 気道狭窄では、外科治療を要する重症例の発生頻度が、5 年間で約 900 例である事

が明らかとなった。初期治療として気道確保された症例の生命予後は不良ではない

が、根治的な治療法の確立には至っておらず、本症に対する治療法の確立と標準化が

必要であることが明らかとなった。そこで、この解析結果を基に気道狭窄の原因とな

る 4つ疾患に関する合計 16 の CQ について、系統的文献検索とシステマティック・レ

ビューを行ってまとめを作成した。 

 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症では、5つの CQ について系統的文献検索を行

ったのちスクリーニングを行いまとめを作成した。最終的に推奨文と解説を作成し、

エビデンスの強さと推奨度を決定した。また、症例調査として、これまで明らかでなか

った頚部・胸部リンパ管腫における気管切開の適応と、縦隔内リンパ管腫における治

療適応に関する調査を実施した。 

 肋骨を伴う先天性側弯症では、胸郭不全症候群の発生率が 0.015％と算出された。 

 

【結論】 

 難治性希少疾患である小児呼吸器形成異常・低形成疾患、すなわち先天性横隔膜ヘ

ルニア、先天性嚢胞性肺疾患、気道狭窄、頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症、肋

骨変形を伴う脊椎側弯症では、診療ガイドラインにおけるクリニカル・クエスチョン

に対するエビデンスレベルはいずれも低いものと考えられた。今後、これらの難治性

希少疾患に対しては、さらなる症例の蓄積と科学的根拠を高めるための臨床研究の遂

行によって、エビデンスレベルを高める必要があると考えられた。また、これらの研

究活動を通じて本症の社会保障制度を充実させながら、患者支援のための診療体制を

確立することが重要と考えられた。 
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田口智章 
 九州大学大学院医学研究院 
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 小児外科学 教授 
増本幸二 
 筑波大学医学医療系 
 小児外科 教授 
金森 豊 
国立成育医療研究センター 

 臓器・運動器病態外科部外科 医長 
漆原直人 
 静岡県立こども病院 
 小児外科 外科系診療部長 
稲村 昇 
近畿大学医学部 
小児科 講師 

高橋重裕 
 国立成育医療研究センター 
 周産期母性診療センター新生児科 医員 
甘利昭一郎 
 国立成育医療研究センター 
 周産期母性診療センター新生児科 医員 
川瀧元良 
 東北大学周産母子センター 
 産婦人科 助手 
岡崎任晴 
 順天堂大学医学部附属浦安病院 
 小児外科 先任准教授 
豊島勝昭 
 神奈川県立こども医療センター 
 新生児科 部長 
古川泰三 
 京都府立医科大学大学院 
 小児外科 講師 
照井慶太 
 千葉大学大学院医学研究院 
 小児外科学 講師 
黒田達夫 
 慶應義塾大学 
 小児外科 教授 

 
渕本康史 
 国立成育医療研究センター 
 臓器・運動器病態外科部外科 医長 
松岡健太郎 
 北里大学北里研究所病院 
 病理診断科 医長 
野澤久美子 
 神奈川県立こども医療センター 
 放射線科 医長 
前田貢作 
 兵庫県立こども病院 
 副院長 
西島栄治 
 医療法人愛仁会高槻病院 
 小児外科 部長 
守本倫子 
 国立成育医療研究センター 
 感覚器形態外科部耳鼻咽喉科 医長 
肥沼悟郎 
 慶應義塾大学 
 小児科 助教 
二藤隆春 
 東京大学医学部附属病院 
 耳鼻咽喉科 講師 
藤野明浩 
 国立成育医療研究センター 
 臓器・運動器病態外科部外科 医長 
小関道夫 
 岐阜大学医学部附属病院 
 小児科 併任講師 
岩中 督 
 埼玉県立小児医療センター 
 病院長 
上野 滋 
 東海大学医学部外科学系 
 小児外科学 教授 
森川康英 
 国際医療福祉大学病院 
 小児外科 教授 
野坂俊介 
 国立成育医療研究センター 
 放射線診療部 部長 
木下義晶 
 九州大学大学院医学研究院 
 小児外科学分野 准教授 
川上紀明 
 国家公務員共済組合連合会名城病院 
 整形外科 脊椎脊髄センター長 
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Ａ．研究目的 

 小児呼吸器形成異常・低形成疾患には、

先天性横隔膜ヘルニア、先天性嚢胞性肺疾

患（先天性嚢胞状腺腫様肺形成異常（CCAM; 

CPAM）、肺分画症、気管支閉鎖症）、気道狭

窄（咽頭狭窄、喉頭狭窄、気管・気管支狭

窄、気管・気管支軟化症）、頚部・胸部リ

ンパ管腫・リンパ管腫症、肋骨異常を伴う

先天性側弯症などが含まれる。いずれの疾

患も小児呼吸器の形成異常や低形成に起

因する難治性希少疾患であり、最重症例で

は新生児期・乳児期に死亡するのみならず、

たとえ救命できても呼吸機能が著しく低

下しているため、身体発育障害、精神運動

発達障害、中枢神経障害に加えて、長期間

に気管切開・在宅人工呼吸・経管栄養管理

などを要する種々の後遺症を伴うことも

稀ではない。 

 現在までに、本研究事業で実施されてき

た先行研究によって、先天性横隔膜ヘルニ 
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アについては614例のデータベースが構築

され、182 例の長期フォローアップ調査が

終了した。先天性嚢胞性肺疾患については

428 例の、気道狭窄については 825 例の、

頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症につ

いては840例のそれぞれデータベースが構

築され、これらのデータベースを解析する

ことによって、小児呼吸器形成異常・低形

成疾患の実態が明らかとなってきた。 

 本研究の目的は、かかる難治性希少疾患

である小児呼吸器形成異常・低形成疾患に

関して、実態調査の解析に基づいて科学的

根拠を集積・分析し、全ての疾患に関して

診断基準（診断の手引き）や重症度分類を

作成したうえで、主たる学会・研究会との

連携（図１）の下に診療ガイドラインを作

成し、指定難病や小児慢性特定疾病の指定

を通じて本症の社会保障制度を充実させ

るとともに、患者支援のための診療体制を

確立することである。 
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Ｂ．研究方法 

１．研究体制 

 本研究では小児呼吸器形成異常・低形成

疾患として 5つの疾患、すなわち先天性横

隔膜ヘルニア、先天性嚢胞性肺疾患、気道

狭窄、頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫

症、肋骨異常を伴う先天性側弯症を取り上

げ、各疾患について研究分担者が統括責任

者となり研究を遂行した。実態調査にあた

っては別途データセンターを設置した（図

２）。 

 また、本研究を実施するにあたり、前記

の分担研究者に加え、以下の研究協力者の

参加を得た。 

【研究協力者】 

 横井暁子（兵庫県立こども病院 小児外

科 科長）、高安 肇（筑波大学医学医療系 

小児外科 病院教授）、三好きな（九州大学

病院 小児外科 助教）、永田公二（九州大 
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学病院 小児外科 助教）、江角元史郎（九

州大学病院 総合周産期母子医療センター 

助教）、伊藤美春（名古屋大学医学部附属

病院 総合周産期母子医療センター新生児

部門 病院助教）、左合治彦（国立成育医療

研究センター周産期・母性診療センター 

センター長）、濱 郁子（国立成育医療研

究センター周産期・母性診療センター 新

生児科 医員）、高橋重裕（国立成育医療研

究センター周産期・母性診療センター 新

生児科 医員）、渡邉稔彦（国立成育医療研

究センター臓器・運動器病態外科部外科 

医員）、大野通暢（国立成育医療研究セン

ター臓器・運動器病態外科部 外科 医員）、

高桑恵美（国立成育医療研究センター 病

理診断科 医員）、樋口昌孝（国立成育医療

研究センター 呼吸器科 医員）、小森 学

（国立成育医療研究センター 感覚器・形

態外科部 耳鼻咽喉科 医員）、梅澤明弘（国 
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立成育医療研究センター 再生医療センタ

ー センター長）、田中靖彦（静岡県立こど

も病院 新生児科 科長）、福本弘二（静岡

県立こども病院 小児外科 医長）、矢本真

也（静岡県立こども病院 小児外科 医員）、

阪 龍太（大阪大学大学院医学院医学系学

系研究科 小児成育外科 助教）、田附裕子

（大阪大学大学院医学系研究科 小児成育

外科 准教授）、荒堀仁美（大阪大学大学院

医学系研究科 小児科 助教）、遠藤誠之（大

阪大学大学院医学系研究科 産婦人科 講

師）、白石真之（大阪大学大学院 箕面地区

図書館 館員）、竹内宗之（大阪府立母子保

健総合医療センター 集中治療科 主任部

長）、金川武司（大阪府立母子保健総合医

療センター 産科 副部長）、田中智彦（大

阪府立母子保健総合医療センター 小児循

環器科 診療主任）、岸上 真（神奈川県立

こども医療センター 新生児科 医員）、田

中水緒（神奈川県立こども医療センター 

病理診断科 医長）、渡邉航太（慶應義塾大

学 整形外科 専任講師）、下島直樹（慶應

義塾大学 小児外科 講師）、狩野元宏（慶

應義塾大学 小児外科 助教）、清水隆弘（慶

應義塾大学 小児外科 助教）、藤村 匠（慶

應義塾大学 小児外科 助教）、森禎三郎（慶

應義塾大学 小児外科 助教）、高橋信博（慶

應義塾大学 小児外科 助教）、阿部陽友（慶

應義塾大学 小児外科 助教）、田波 穣（埼

玉県立小児医療センター 放射線科 医長）、

岡部哲彦（聖路加国際病院 放射線科 医

員）、小野 滋（自治医科大学 小児外科 教

授）、出家亨一（東京大学大学院医学系研

究科 小児外科 特任助教）、深尾敏幸（岐

阜大学大学院医学系研究科 小児病態学 

教授）、山本裕輝（東京都立小児総合医療

センター 外科 医員）、加藤源俊（東京都

立小児総合医療センター 外科 医員）、山

元拓哉（鹿児島大学 整形外科 講 師）、

小谷俊明（聖隷佐倉市民病院 整形外科 院

長補佐）、鈴木哲平（神戸医療センター 整

形外科 医長）、山崎智子（九州大学病院 小

児外科 医局事務）、松浦啓子（大阪府立母

子保健総合医療センター 臨床研究支援室 

経理事務） 

 

２．研究方法 

 調査研究において、先天性横隔膜ヘルニ

ア、先天性嚢胞性肺疾患、頚部・胸部リン

パ管腫・リンパ管腫症の3疾患については、

先行研究として多施設共同研究あるいは

全国調査研究として実施した際のデータ

ベースを用いた。 

 先天性横隔膜ヘルニアでは、平成 23 年

度に実施した国内 72 施設における 614 例

の調査データと、平成 25 年度に実施した

主要9施設における生存例182例に関する

長期フォローアップ調査のデータを診療

ガイドライン作成に利用した。先天性嚢胞

性肺疾患では、平成 24〜25 年度に実施し

た拠点的な10施設で過去21年間に治療さ

れた428例に関する調査データを診療ガイ

ドライン作成に利用した。頚部・胸部リン

パ管腫・リンパ管腫症については、平成 22

年〜25 年度にリンパ管疾患情報ステーシ

ョンを通じて調査した頚部・胸部にリンパ

管腫が局在する840例の調査データを診療

ガイドライン作成に利用するとともに、新

たに Web 登録システムによる症例調査研究

を追加して行った。 

 気道狭窄については、先行研究で実施し

た症例調査に基づき、825 例のデータベー

スを構築して、気道狭窄を咽頭狭窄、喉頭

狭窄、気管狭窄、気管・気管支軟化症の 4
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疾患に細分化して解析を行った。 

 肋骨異常を伴う先天性側弯症については、

鹿児島県において、2008 年から 2012 年に

出生した症例の画像所見と、過去に名城病

院 で Vertical Expandable Prosthetic 

Titanium Rib 手術（以下 VEPTR 手術）が施

行された 56 例について解析を行った 

 診療ガイドラインの作成：先天性横隔膜

ヘルニアについては、10のクリニカル・ク

エスチョン（以下 CQ）に対する推奨文案に

ついて、パブリックコメントを求めるとと

もに、関連学会および外部評価委員による

AGREEⅡ評価を受けた。関連学会から承認

を得たのちに Web 上で無料公開とした。製

本版刊行ののち、Minds の協力を得て診療

ガイドラインの普及・啓蒙活動を行った。 

 先天性嚢胞性肺疾患では、SCOPE を作成

したうえでガイドライン作成に必要な 10

の CQ を決定し、システマティック・レビ

ューのための系統的文献検索を行った。こ

のうち優先度の高い 4 つの CQ についての

推奨文の作成を行った。気道狭窄では、16

の CQ に対してシステマティック・レビュ

ーを行い、文献の評価によるまとめを作成

した。頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫

症では、5つの CQ に対して推奨文と解説を

作成して推奨度を決定し、最終化作業を行

った。なお、肋骨異常を伴う先天性側弯症

については、今年度 9月から研究を開始し

たため、診療ガイドライン作成には着手し

なかった。 

 

1) 新生児先天性横隔膜ヘルニア診療ガイ

ドラインの作成と普及・啓蒙活動 

 先天性横隔膜ヘルニア診療ガイドライ

ンの作成は、日本医療機能評価機構（以下

Minds）EBM 医療情報部の「Minds 2014 診

療ガイドライン作成の手引き」に準拠して

行った。すなわち、10 の CQ に対して系統

的文献検索を行ってメタ解析等により解

析し、エビデンスの質を GRADE により評価

して立案した推奨文や推奨の強さに対し

て、パブリックコメントを求めるとともに、

本疾患に関連の深い日本小児外科学会と

日本周産期・新生児医学会からの外部評価

と、ガイドライン評価の専門家による

AGREEⅡ評価を受けたうえで、診療ガイド

ラインの最終化を行った。両学会から承認

を得たのち、詳細版、実用版、一般向けの

3 種類の版を Web 上に無料公開した。また

詳細版と実用版を抜粋する形で作成した

原稿を製本版として刊行した。次いで、

Minds に詳細版の評価を依頼し、Minds の

ホームページに詳細版とMindsモバイルCQ

サマリーを掲載していただけるよう活動

した。また、学術集会や学会雑誌、商業雑

誌の様々な機会をとらえて、診療ガイドラ

インの普及・啓蒙活動を行った。 

 

2) 先天性横隔膜ヘルニア症例登録システ

ムの構築 

 次期ガイドラインの改定にむけて、エビ

デンスレベルの高い臨床研究を行えるシ

ステムを構成したうえで、本邦における先

天性横隔膜ヘルニアの治療の標準化を目

指すため、本研究班に参加している 13 施

設によって多施設共同研究として先天性

横隔膜ヘルニア症例登録システムを構築

した。情報の登録は大阪大学が契約してい

る Research Electronic Data Capture （以

下、REDCap）システムを利用し、Web 上の

データベースとして行うこととした。後方

視的研究の対象者に対しては、本研究の情

報をホームページ上に公開し、登録情報を
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診療録から取得することとした。前方視的

研究の対象者もしくはその代諾者に対し

ては文書に基づき説明を行い、参加の同意

を得て情報を診療録より取得することと

した。研究対象者の個人情報は各施設にお

いて連結可能匿名化を行い、対応表は各調

査施設内で厳重に保管することとした。 

 

3) 先天性嚢胞性肺疾患の二次調査解析 

 先天性嚢胞性肺疾患症例のうち、過去 21

年間の症例を調査の対象として、嚢胞性肺

疾患治療の拠点 10 施設（慶應義塾大学小

児外科、大阪大学小児成育外科、大阪府立

母子保健総合医療センター小児外科、兵庫

県立こども病院小児外科、自治医科大学小

児外科、東京都立小児総合医療センター外

科、国立成育医療研究センター外科、東北

大学小児外科、九州大学小児外科、鹿児島

大学小児外科）から得られた 428 例の二次

調査データについて解析を行った。 

 プライマリ・アウトカムは、出生前診断

例の生後30日における生存とした。また、

セカンダリ・アウトカムは、手術後の合併

症、呼吸管理状態とした。出生前診断症例

については、肺病変体積と頭囲の比率を

Lesion Volume Index（VI）と定義し、初

回と妊娠 30 週前後の後期の 2 回の検査に

ついて、生後 30 日における転帰との関係

を解析した。また、新生児期に無症状であ

った症例の以後の経過について、年齢によ

る症状発症の累積頻度を用いて分析した。

さらに、術後の呼吸機能検査の値を集計し、

出生前診断例と生後診断例の間で術後の

肺機能に差があるかどうかを検討した。 

 

4) 先天性嚢胞性肺疾患の診療ガイドライ

ン作成 

 小児外科医、小児放射線診断医、小児呼吸

器病理医によりガイドライン作成委員会を

組織した。同委員会で発生学的な観点を主眼

にして先天性嚢胞性肺疾患の分類試案を再

検討した。「Minds 2014 診療ガイドライン

作成の手引き」に準拠して作業を進め、PICO

形式の 10 の CQ を決定した。日本図書館協

会の協力を得て系統的文献検索を行い、得

られた文献リストについて、一次スクリーニ

ングをかけた後、システマティック・レビュ

ーを行った。疾患の希少性のためガイドライ

ン作成の根拠となるべき文献の乏しい CQ も

あることが判明したことから、ガイドライン

作成委員会では臨床的な重要性も勘案して、

優先度の高い 4つの CQ について診療ガイド

ラインを作成することとした。CQ に対する

推奨文案と解説を作成し、推奨度とエビデ

ンスレベルを決定した。 

 推奨度とエビデンスレベルはガイドライ

ン委員会において討議し、デルファイ法を用

いて決定した。推奨度は、「することを強く

推奨する」、「することを弱く推奨する」、「し

ないことを強く推奨する」、「しないことを弱

く推奨する」と分け、エビデンスレベルは最

もエビデンスの強い「A」から、最もエビデ

ンスレベルの低い「D」までの４段階とした。 

 

5) 気道狭窄に関する全国実態調査 

 2009 年 1 月 1 日から 2013 年 12 月 31 日

までの間に内視鏡で診断された 16 歳未満

の小児気道狭窄を対象とし、気道狭窄によ

る呼吸困難の症状を認め、気管内挿管や気

管切開、鼻咽頭エアウェイ等の管理を要し、

1 ヶ月以上の人工呼吸管理や酸素療法を受

けた症例について、症例調査票（CRF）を

用いた詳細な二次調査を実施した。 

 プライマリ・アウトカムは細分化した各
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疾患の発生頻度と治療後の予後とした。セ

カンダリ・アウトカムは疾患分類、診断方

法、重症度、外科治療の有効性、根治的手

術施行の割合、機能的予後、神経学的予後、

再発の割合、他の合併症の発生頻度とした。 

 CRF のデータより、気道狭窄の疾患分類

（咽頭狭窄、喉頭狭窄、気管気管支狭窄、

気管気管支軟化症）、気道狭窄に対する治

療（気管切開、拡張術、形成術等）の実施

状況、生命予後、治療後の呼吸状態につい

て解析した。また、小児気道狭窄の治療適

応基準の作成、小児気道狭窄の診断基準、

診療ガイドラインの作成に焦点を当てて、

重症度別治療指針について検討した。 

 

6) 気道狭窄の診療ガイドライン作成 

 観察研究の解析結果から、小児気道狭窄

の重症度分類や治療の適応基準を作成し

た。分担研究者を中心として診療ガイドラ

イン作成チームを編成し、SCOPE に基づい

て16の CQ を作成した。これらのCQについ

て、日本図書館協会の協力を得て系統的文

献検索を行い、リストアップされた文献に

ついて、システマティック・レビューチー

ムにより一次スクリーニングおよび二次

スクリーニングを行い、まとめを作成した。 

 

7) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

の診療ガイドライン作成 

 ガイドラインの作成は、「Minds 2014 診療

ガイドライン作成の手引き」に準拠して行

った。すなわち、分担研究者を中心としてガ

イドライン作成チームを編成し、本研究班に

関連した 5 つの CQ について、SCOPE を作成

の上、システマティック・レビューを行って

推奨文と解説を作成し、エビデンスの強さと

推奨度を決定した。関係各学会の担当部署に

ガイドライン承認の依頼を行うと同時に、パ

ブリックコメントの依頼を行って最終化の

作業を行った。リンパ管腫・リンパ管腫症に

関する他の研究班における腹部のガイドラ

インと、軟部・体表におけるガイドラインと

の整合性に配慮するため、同時並行的に作業

を進めた。 

 

8) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

に関するWeb登録システムによる症例調査 

 診療ガイドラインにおける臨床的疑問に

対して、系統的文献検索では回答が得られな

い課題の解決を目的として、Web登録システ

ムによる症例調査研究を行った。日本小児外

科学会をはじめ、関連学会会員施設に依頼を

行い、登録医の認証を行った上でログイン可

能とするシステムを用いて、連結可能匿名化

を行ったうえで頚部・胸部リンパ管腫、リン

パ管腫症患者の臨床情報に関する調査を行

った。Web登録システムは、既に稼働してい

る「リンパ管疾患情報ステーション」を用い、

「リンパ管腫症例調査 2015」として施行し

た。 

 

9) 肋骨異常を伴う先天性側弯症の発生状

況調査および VEPTR 術後症例調査 

 鹿児島県において、2008 年から 2012 年

に出生した先天性側弯症や先天性二分脊

椎の患者の中から、画像所見等から胸郭不

全症候群の診断基準を満たす症例を抽出

し、発生率を求めた。また、過去に名城病

院で VEPTR 手術を行い、術後 2年以上経過

した 56 例を対象として、側弯の大きさ、

胸椎高、Space Available of the Lung（以

下 SAL）などの脊柱胸郭形態と呼吸機能、6

分間歩行を評価し、肋骨異常を伴った先天

性側弯症が呼吸機能に与える影響を検討
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した。 

 

 

（倫理面への配慮） 

 症例調査においては、研究対象者のプラ

イバシー確保のために、各施設において連

結可能匿名化を行った上で調査を行った。

連結可能にするための対応表は各調査施

設内で厳重に保管した。本研究は介入を行

わない観察研究であるが、研究内容につい

ての情報公開はホームページ等を通じて

行い、必要に応じてオプトアウトの機会を

設けた。前向き観察研究については、施設

の倫理委員会の規定に従い、必要と判断さ

れた場合は患者または代諾者の同意を取

得することとした。本研究ではデータ処理

の段階から個人が特定されないようにプ

ライバシーが確保されているため、社会的

不利益は生じない。また、観察研究である

ため研究対象者に医学的不利益は生じな

いと考えられ、補償についても発生しない。

なお、本研究は分担研究者の所属する各研

究施設の倫理委員会の承認を得た上で実

施した。 

 

【倫理審査委員会等の承認年月日】 

 疾患別にそれぞれ独立した臨床研究と

して行っているため、倫理委員会承認月日

は疾患ごとに異なる。 

先天性横隔膜ヘルニア： 

 平成 23年 5月 12 日 承認番号 11017 

 （大阪大学医学部附属病院） 

新生児先天性横隔膜ヘルニアの治療標準

化に関する研究: 

 平成 28年 11 月 8日 承認番号 16288 

 （大阪大学医学部附属病院） 

 平成 28年 11 月 24 日 承認番号 952 

 （大阪府立母子保健総合医療センター） 

先天性嚢胞性肺疾患： 

 平成 24年 12 月 14 日 承認番号 12263 

 （大阪大学医学部附属病院）、 

 平成 25年 1月 28 日 承認番号 20120419 

 （慶應義塾大学） 

気道狭窄： 

 平成 26年 6月 20 日 承認番号 26-12 

 （兵庫県立こども病院） 

頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症： 

 平成 23 年 6 月 24 日 承認番号491 

 （国立成育医療研究センター）、 

 承認番号20120437（慶應義塾大学医学部） 

 

 

Ｃ．研究結果 

1) 新生児先天性横隔膜ヘルニア診療ガイ

ドラインの作成と普及・啓蒙活動 

 パブリックコメントでは、患者家族から

6 つの、医療従事者から 4 つのご意見をそ

れぞれ頂き、ホームページによる公表を通

じて回答と対応を行った。日本小児外科学

会からは、蘇生時の体温管理についての追

加記述、サーファクタントの有用性につい

てのガイドライン内部での矛盾、内視鏡外

科手術におけるStabilizationに関する追

加記述についてご意見をいただいた。対応

として、サーファクタントに関しては記述

の修正を行い、その他については、ガイド

ラインにおける記述の趣旨の説明を行っ

て、最終的に日本小児外科学会からの承認

を得た。日本周産期・新生児医学会からは、

学術委員会による評価が行われ、全会一致

で承認が得られた。全ての CQ に対する推

奨文において、エビデンスレベルが非常に

弱く、4つを除く多くの CQ で推奨の強さも

弱いことが指摘されたが、エビデンスレベ
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ルの高い論文がないことから妥当である

と判断された。一方で、この結果が ECMO

の適応基準や手術時期の選択など、個々の

診療現場で実際に遭遇する臨床的疑問に

回答を与えていない点が今後の課題であ

ることが指摘され、5 年後の改訂に向けて

期待が寄せられた。 

 外部評価委員である森臨太郎先生から

の AGREEⅡ評価では、領域１：21点、領域

２：15 点、領域３：39点、領域４：15点、

領域５：11 点、領域６：7点、総合評価：

5 点）であった。ガイドラインの表現のみ

ならず、アウトカム設定などでも看護職や

患者家族、公衆衛生の専門家などの貢献が

あるとよりバランスが取れるとの指摘が

あった。また、外部評価者を複数とし、方

法論の専門家と診療領域の専門家が検討

する方がよいとの指摘があった。 

 平成 27年 9月 16日に日本小児外科学会

より、平成 27年 9月 18 日に日本周産期・

新生児医学会より承認を得た。平成 27 年

10 月 1 日に詳細版、実用版、一般向けの 3

種類の版を Web 上で無料公開した。また、

詳細版と実用版から抜粋する形で著作権

を放棄して原稿を再構成し、製本版として

メジカルビュー社から平成 28年 3月 17日

に刊行された。詳細版については、Minds

に内容を評価していただき、承認を得たう

えで、平成 28 年 5 月 30 日付けで Minds の

ホームページに第 1.2 版が掲載された。ま

た、平成 28年 12 月 6 日付けで Minds モバ

イルに CQサマリーが公開された。 

 学会雑誌においては、日本周産期・新生

児医学会雑誌（52(1): 1-18, 2016）に、

商業雑誌においては、日本医事新報（4805: 

38-43）、小児外科（48(5): 515-522）、小

児科（58(1): 73-79）に診療ガイドライン

の内容の紹介等を記述して普及・啓蒙を行

った。また、現在ガイドラインの英訳版を

準備中であり Pediatrics International

への掲載が予定されている。 

 

2) 先天性横隔膜ヘルニア症例登録システ

ムの構築 

本研究に参加する 13 施設による多施設

共同研究として、新生児先天性横隔膜ヘル

ニア症例の後ろ向き、および前向き登録を

行うためのシステムを構築した。研究対象

は 2011年 1月 1日から 2020 年 12月 31日

の期間に出生した症例とし、対象となる新

生児横隔膜ヘルニア患児について、出生前

からの臨床経過、治療方法、生命予後、機

能的予後、合併症などについて診療録から

情報を取得して、大阪大学が契約している

REDCap を利用し、Web 上のデータベースに

登録するシステムを構築した。調査項目は

参加施設で検討して別紙のとおりとした

（資料１）。既にほぼ全施設の倫理審査が

終了したため、平成 29 年 2 月にテスト入

力を行ってシステムの一部修正を行った。

平成 29 年 4 月からのシステム稼働を予定

している。 

 

3) 先天性嚢胞性肺疾患の二次調査解析 

 二次調査の対象となった 428 例中、出生

前診断症例は 194 例、出生後診断例は 234

例であった。在胎週数や出生時体重に両者

の差は認められなかった。出生後診断例で

は、生後 30 日の時点で 67.9％が無症状で

あったが、7.4％は人工呼吸管理を要して

いた。死亡例は 3.3％で、ほとんどは肺低

形成などが原因で新生児期から乳児期早

期に死亡していた。出生前診断例と出生後

診断例の解析より、新生児症例の 10〜15％
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は重篤な呼吸障害のリスクを負うことが

明らかとなった。 

 出生時に無症状であった症例のうち、

33.6％は生後1年以内に呼吸器症状を発症

しており、その多くは下気道感染であった。

呼吸器感染症状の累積発症率は、生後 2歳

まで急速に上昇し、3歳時では 74.3％に達

した。6歳以降の発症例は7.1％であった。 

 肺切除後6歳以降に呼吸機能検査が行わ

れた 22 例を解析すると、％VC は、年齢と

ともに増加し、7歳以降に 90％に達してい

た。出生前診断例で 6歳以降に呼吸機能検

査が行われた症例 3例しかなかったが、こ

れらの症例では7歳以前に高い％VCが得ら

れる傾向が認められた。出生前診断例は生

後診断例よりも有意に高い％VC を示した。

(98.3±11.9％ vs.81.7±9.7％, P<0.022) 

 病理組織学的な再検討では、従来 CCAM 

Ⅱ型とされた症例の多くが気管支閉鎖症

における粘液貯留嚢胞の特徴を備えてい

ることが指摘された。 

 428 例中、手術が完了した症例は 409 例

あった。術式は一肺葉切除が 71.4％と多数

を占め、複数肺葉切除は 3.2％、区域切除

は 7.8％であった。一方、片側肺全摘術は

3.2％で、その他の術式は 14.4％であった。

術後5年以上を経過した症例における合併

症は 40 件みられ、遠隔期になって顕性化

した胸郭変形が 30 件と大半を占めた。し

かし、全国調査の中では発がんの症例は認

められなかった。 

 

4) 先天性嚢胞性肺疾患の診療ガイドライ

ン作成 

 まず分類試案の再検討を行った。先天性嚢

胞性肺疾患の定義上、気管支閉鎖症を本症の

範疇に含めるか否かが検討されたが、今日で

は、CPAMは気道のどの部位で発生障害が起こ

るかに分類の根拠を持つcongenital 

pulmonary airway malformation (CPAM) と

再定義されており、本研究班の病理学的な見

直しでもCPAM 2型と、気管支閉鎖症の嚢胞の

組織所見に強い類似性がみられることから、

現時点では気管支閉鎖症は分類から除外し

ないことにした。また、肺分画症や気管支閉

鎖症の肺実質病変部にみられる腺腫様の所

見については、従来CCAMとのhybrid病変とす

る考え方があったが、これらは原疾患による

二次的な変化と考えることを再確認した。 

 CQについては、外科、放射線科、呼吸器

病理の観点からの検討を加えてPICOの項

目を定めた。本症の分類を含めた総論と、

診断、治療、合併症の4部構成とし、合計

10のCQを決定した。これらのCQについて、

系統的文献検索とシステマティック・レビ

ューを行った。その結果から、直接性の高

い文献の乏しいものや臨床的な重要性を勘

案して、優先度の高い以下の4つのCQについ

て、推奨文と解説文を作成して推奨度を決

定した。 

CQ1：嚢胞性肺疾患にはどのようなものが

含まれるか 

CQ2：出生前診断にMRI検査は有用か 

CQ6：乳児期の手術は有用か 

CQ7：区域切除は有用か 

CQ1 については総説の形でまとめた。CQ2

の推奨文は、「超音波検査での診断能が優

れており、MRI は補足的ではあるが診断や

予後予測に有用な場合があり、行うことを

弱く推奨する」とした。CQ6 の推奨文は、

「先天性嚢胞性肺疾患の肺切除は感染な

どの合併症を起こすと、正常な肺にも炎症

が波及する可能性もあり乳児期に手術を

行うことを提案する」とした。CQ7 の推奨
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文は「先天性嚢胞性肺疾患に対する手術と

して、肺葉切除と区域肺切除のいずれを行

うべきかに関して、現時点でどちらか一方

の推奨はできない」とした。 

 

5) 気道狭窄に関する全国実態調査 

 外科的治療を要する重症例の発生は5年

間で約 892 例であり、このうち 825 例につ

いて二次調査が行われた。適格な登録が行

われた 533 例の治療例については、詳細な

解析を行った。発症時期から判断し、咽頭

狭窄、気管気管支狭窄、気管気管支軟化症

の多くは先天性で、かつ合併奇形を有する

例が多かったが、喉頭狭窄に関しては、低

出生体重児に対する気管挿管の合併症に

よる後天的な要因が大きいことが明らか

となった。診断には内視鏡検査が有効であ

るが、近年の画像診断の進歩によって、CT

を用いた診断も有用となっていた。 

 咽頭狭窄症は 66 例が登録され、内訳は

上咽頭 21 例、中咽頭 49 例、下咽頭 20 例

であった。56 例（85％）に手術が行われて

いたが、このうち 44 例が気管切開であっ

た。喉頭狭窄症は 231 例が登録され、内訳

は声門上 58 例、声門 62例、声門下 134 例

であった。209 例（90.5％）に手術が行わ

れていたが、このうち根治的手術は 50 例

（23.9％）で、それ以外は気管切開による

気道確保にとどまった。気管狭窄症は 83

例が登録され、気管狭窄の範囲は 30％未満

が 26 例、30-70％が 35 例、70％以上が 16

例であった。74例（89.1％）に手術が行わ

れ、内訳は、気管切除・端々吻合 5例、ス

ライド気管形成を含む気管形成術 46 例、

バルーン拡張術 10 例であった。気管・気

管支軟化症は 153 例が登録され、内訳は気

管 113 例、右主気管支 24 例、左主気管支

54 例であった（重複を含む）。128 例に手

術が行われ、内訳は気管切開 89 例、気管

ステント（内・外）27 例、吊り上げ固定術

15 例であった。 

 

6) 気道狭窄の診療ガイドライン作成 

 CQ0 咽頭狭窄症の診断には何が有用か／

CQ02 咽頭狭窄症の症状憎悪リスクファク

ターは何か／CQ03 咽頭狭窄症に外科治療

は有効か／CQ04 咽頭狭窄症に対する外科

治療のタイミングは／CQ05 喉頭狭窄症の

診断には何が有用か／CQ06 喉頭狭窄症の

症状増悪リスクファクターは何か／CQ07

喉頭狭窄症に外科治療は有効か／CQ08 喉

頭狭窄症に対する外科治療のタイミング

は／CQ09 先天性気管狭窄症の診断には何

が有用か／CQ10 先天性気管狭窄症の症状

憎悪リスクファクターは何か／CQ11 先天

性気管狭窄症に外科治療は有効か／CQ12

先天性気管狭窄症に対する外科治療のタ

イミングは／CQ13 気管・気管支軟化症の診

断には何が有用か／CQ14 気管・気管支軟化

症の症状増悪リスクファクターは何か／

CQ15 気管・気管支軟化症に外科治療は有効

か／CQ16 気管・気管支軟化症に対する外科

治療のタイミングは／ 以上 16の CQ に対

して系統的文献検索が行われた。約 2,000

件の論文がリストアップされたうち、一次

スクリーニングによって約300の論文に絞

られた。現在、各 CQ に対してレビューの

まとめを作成中である。 

 

7) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

の診療ガイドライン作成 

 重要臨床課題について討議を重ね、次の5

つのCQが選定された。 

CQ1：縦隔内で気道狭窄を生じているリンパ
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管奇形（リンパ管腫）に対して効果的な

治療法は何か？ 

CQ2：頚部の気道周囲に分布するリンパ管奇

形(リンパ管腫)に対して、乳児期から硬

化療法を行うべきか？ 

CQ3：舌のリンパ管奇形(リンパ管腫)に対し

て外科的切除は有効か？ 

CQ4：新生児期の乳び胸水に対して積極的な

外科的介入は有効か？ 

CQ5：難治性の乳び胸水や心嚢液貯留、呼吸

障害を呈するリンパ管腫症やゴーハム

病に対して有効な治療法は何か？ 

 これらの CQ に対する系統的文献検索の結

果、邦文・英文その他の外国語論文約4,500

が列挙されたが、一次スクリーニングの結果、

約 250 の論文が残り、それぞれの CQ に対す

るレビューのまとめを作成した。次いで、そ

れぞれの CQ に対する推奨文と解説を作成し、

エビデンスの強さと推奨度を決定した。近く、

三村班、田口班で作成した CQ に対する推奨

文とまとめて「血管腫、血管奇形、リンパ管

奇形診療ガイドライン 2016」として刊行さ

れる予定である。 

 

8) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

に関するWeb登録システムによる症例調査 

 診療ガイドラインにおいて、調査研究を通

じて回答を得るべき課題の解決を目的とし、 

「課題１．頚部・胸部リンパ管腫における

気管切開の適応に関する検討」と「課題２．

縦隔内リンパ管腫における治療の必要性」

の２点について、Web 調査にて 2015 年 10

月28日から2016年1月20の登録期間に1730

症例が登録された。2016 年度前半にはデー

タクリーニングが行われ、後半から解析作業

が開始された。これらの解析結果は、2017

年度日本小児外科学会学術集会（5月）に公

表予定である。また、同時に邦文・英文によ

る論文発表を行う予定である。 

 

9) 肋骨異常を伴う先天性側弯症の発生状

況調査および VEPTR 術後症例調査 

 鹿児島県における調査で胸郭不全症候

群の基準を満たしたのは、先天性側弯症の

12 例中4 例で、側弯角は平均34.4(19-96)

度であった。うち 3 例で肋骨奇形を有して

いた。二分脊椎は 22 例中７例で、側弯角

は平均 51.3(45-85)度であった。したがっ

て、鹿児島県の同時期の先天性脊椎奇形に

よる胸郭不全症候群の発生率は 0.015％と

算出された。 

 本疾患の自然経過は有意な悪化である

が、VEPTR 手術により側弯の矯正と胸椎高、

SAL の増加が認められ、胸郭形態が改善し

ていた。心臓疾患において行われている 6

分間歩行テストを用いて術前評価や治療

効果について検討を加えたところ、本疾患

を有する患者では正常群に比較して有意

に術前から歩行能力が低下し、この傾向は

全経過を通して同様であった。歩行能力が

年齢とともに向上していたのは、VEPTR 手

術による効果の可能性も示唆されたが、年

齢による成長効果の可能性もあり、その判

定が可能となるほどの有意な変化は認め

られなかった。 

 

 

Ｄ．考察 

 本研究が対象とする小児呼吸器形成異

常・低形成疾患には、先天性横隔膜ヘルニ

ア、先天性嚢胞性肺疾患、気道狭窄、頚部・

胸部リンパ管腫・リンパ管腫症、肋骨変形

を伴う脊椎側弯症などが含まれるが、先行

する全国実態調査によって、これらの疾患
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はいずれもわが国において発症頻度の低

い難治性希少疾患であることが判明して

いる。かかる難治性希少疾患では、どうし

ても1施設あたりの治療経験が少なくなる

ため、治療法の標準化が難しく、施設間で

の治療法や治療成績に差異を生じやすい。

従って、各疾患においては個々の病態に合

わせた治療方針が求められることが多く、

本研究を通じて、このような難治性希少疾

患に対する診療ガイドラインを作成する

ことの困難さが実感された。 

 上記5疾患のうち、4疾患において「Minds 

2014 診療ガイドライン作成の手引き」に基

づいて診療ガイドラインを作成した。この

過程ではエビデンス総体を評価すること

が非常に大切なプロセスの一つとされて

いる。しかし希少疾患においては、元来エ

ビデンスレベルの高い研究が行われてい

る場合が少なく、系統的文献検索を行って

も適切な文献が見当たらない場合も多い。

実際に先天性横隔膜ヘルニアの診療ガイ

ドラインでは、10 のクリニカル・クエスチ

ョンを選定し、現存する科学的根拠をシス

テマティック・レビューとメタ解析による

評価を行った点では、希少疾患の診療ガイ

ドラインとして画期的な作成過程を経た

が、導き出された推奨文のうち、8 つは科

学的根拠に乏しい推奨文となり、2 つは文

献のレビューとなった。可能な限り臨床現

場で活用できる推奨文の作成を目指した

が、結果的には、臨床現場では各症例にお

ける個々の病態に応じた判断が求められ

る推奨文となった側面も否めない。 

 先天性横隔膜ヘルニアの診療ガイドラ

インでは、患者・家族の嗜好を取り入れ、

広く他の医師の意見を受け入れることを

重視し、作成したガイドライン草案をホー

ムページで医療者並びに一般向けに公開

してパブリックコメントを受け付けた。ま

た関連学会の承認、および外部評価委員に

よる AGREEⅡ評価を受けた。これらの経験

は、今後同様の難治性希少疾患の診療ガイ

ドラインを作成する際にも参考になると

考えられた。作成の過程でわれわれ自身が

主体的に科学的根拠を積み上げていかな

ければならない事を確認したが、今後いか

にして科学的根拠の高い研究を企画・立案

していくか、また導き出された結果をどの

ように評価して今後の意思決定に組み込

んでいくかが重要と思われた。 

 先天性嚢胞的肺疾患については、先行研

究で収集を完了した全国調査データの追加

解析を行った。追加解析では、新生児期無症

状例の自然経過と治療経過、晩期の合併症に

関する検討に主眼を置いた。解析の結果、反

復する肺炎などの呼吸器感染症状の累積発

症率は生後 2 年の間にも継続的に上昇し、3

歳の時点で75%近くに達することから、新生

児期無症状例の至適な手術時期は、従来の考

え方と異なり、生後1歳前後ではないかと考

えられた。また、遠隔期の呼吸機能検査のデ

ータからも、肺の感染症を来すより以前に手

術を行うことの重要性が示唆された。また、

もう一つの重要な結果として、一次調査の

874例中、小児外科施設側に発がん発症例の

情報はなかった。このことから、従来考えら

れていたより嚢胞性肺疾患からの発がんの

頻度は低いのではないかと推測された。従っ

て、副数肺葉が罹患している場合の初回術式

として、呼吸機能の温存を目的に一旦主病変

のみを切除し、成長を待って後の治療につい

て検討するという選択肢にも妥当性がある

と考えられた。 

 これら全国調査で得られたエビデンスと
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合わせて、CQ に対する系統的文献検索を行

ったところ、昨年度に作成した10のCQのう

ち、ガイドライン作成の困難なものが含まれ

る事が明らかになってきた。すなわち、疾患

の希少性や特殊性から直接性の強い文献が

得られない CQ がいくつかあることが判明し

た。そこで委員会では CQ に優先度をつけ、

最も優先度の高いとされた 4つの CQ に限定

してガイドラインを作成する方針とした。今

回のガイドラインでは、先天性嚢胞性肺疾患

の分類が示されたことに大きな意義があっ

た。これは発生学的背景に基づいた新分類案

を基本的に踏襲したものであり、従来はカテ

ゴリーの重複が多く、有用性の低かった先天

性嚢胞性肺疾患の分類がこの分類により整

理され、発生学的に切り分けることができた

と考えられた。また、これまで出生後に無症

状を呈する症例の適切な手術時期は不明と

されてきたが、本ガイドラインで乳児期の手

術を推奨することが銘記されたことは画期

的であった。弱い推奨ではあるが、エビデン

スレベルは高く、臨床に与える影響は大きい

と考えられる。今後は、積み残した残る6つ

の CQ に対して慎重に文献の検討を行い、ガ

イドラインの最終的な完成を目指す事が課

題と思われた。 

 小児の気道狭窄については、診療ガイド

ライン作成を目的として、わが国の実態調

査の解析を行った。二次調査の適格例 533

例の解析から、研究期間内での原疾患によ

る死亡例は少なく、初期治療として適切に

気道確保がなされ、積極的な外科的治療が

選択されることで患児の予後が改善され

ることが示された。しかし、在宅医療に移

行した症例の検討では、気管切開による気

道確保が行われている症例が気管・気管支

狭窄を除く 3疾患で半数以上にみられ、治

療期間の遷延と在宅医療への移行の頻度

が高いことが判明した。これらの結果に基

づいて、診断の手引きや重症度分類を作成

したうえで、診療ガイドラインを作成すべ

く、16の CQ を決定して各 CQ についてレビ

ューのまとめを作成中である。本研究を通

じて小児慢性特定疾病については気道狭

窄として、指定難病については先天性気管

狭窄症に限定して指定されたことは、今後

の本症における医療政策や社会保障制度

の充実に資すると考えられた。 

 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症に

ついては、本研究班が対象とした頚部・胸

部のみならず、腹部や体表のリンパ管腫・

リンパ管腫症と整合性のある診療ガイドラ

インの完成により、本症の包括的な標準的治

療が呈示されることの意義は大きいと考え

られた。また、頚部・胸部リンパ管腫・リ

ンパ管腫症については、小児で呼吸障害を

生じうる頚部・胸部リンパ管疾患（リンパ管

腫、リンパ管腫症・ゴーハム病、乳び胸水）

に関する初の大規模な調査研究が開始され

た。その結果、これまで明らかでなかった

頚部・胸部リンパ管腫における気管切開の

適応と、縦隔内リンパ管腫における治療適

応が明らかになることが期待される。 

 肋骨異常を伴う先天性側弯症について

は、今年度9月から新たに研究を開始した。

そのため、今年度は鹿児島県における胸郭

不全症候群の発生率調査と、VEPTR 手術前

後の評価や治療効果の検討のみを行った。

幼小児期では正確な呼吸機能検査ができ

ないため、この時期に治療を必要とする肋

骨異常を伴う先天性側弯症の重症度診断

と治療効果判定には今後解決すべき課題

が残り、更なる検討が必要であることが明

らになった。また、診療ガイドラインの作
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成も今後の課題として残された。 

 本研究が対象とする先天性横隔膜ヘル

ニア、先天性嚢胞性肺疾患、気道狭窄、頚

部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症、肋骨

変形を伴う脊椎側弯症などのうち、半数以

上で診療ガイドラインが完成したが、難治

性希少疾患であるがゆえに、推奨文のエビ

デンスレベルはいずれも低いものに留ま

っていた。今後はさらに科学的根拠の高い

研究を企画・立案して臨床実態の解析を行

いながら、指定難病や小児慢性特定疾病の

指定を通じて本症の社会保障制度を充実

させるとともに、患者支援のための診療体

制を確立することが重要と考えられた。 

 

 

Ｅ．結論 

 難治性希少疾患である小児呼吸器形成

異常・低形成疾患、すなわち先天性横隔膜

ヘルニア、先天性嚢胞性肺疾患、気道狭窄、

頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症、肋

骨変形を伴う脊椎側弯症では、診療ガイド

ラインにおける CQ に対するエビデンスレ

ベルはいずれも低いものと考えられた。今

後、これらの希少疾患に対しては、さらな

る症例の蓄積と科学的根拠を高めるため

の臨床研究の遂行によって、エビデンスレ

ベルを高める必要があると考えられた。ま

た、これらの研究活動を通じて本症の社会

保障制度を充実させるとともに、患者支援

のための診療体制を確立することが重要

と考えられた。 

（資料２） 

Ｆ．健康危険情報 

 該当する健康危険情報はない。 
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2016.5.20, 石垣. 

60) 小関道夫．Kaposiform 
lymphangiomatosisの臨床学的特徴と
凝固異常について. 日本血管腫血管
奇形講習会．2016.5.20, 石垣. 

61) 小関道夫. 血管腫・血管奇形の薬物療
法（レクチャー）. 日本血管腫血管奇
形講習会．2016.5.20, 石垣. 

62) 小関道夫． 複雑型脈管異常に対する
mTOR阻害剤の有効性. 日本血管腫血
管奇形講習会．2016.5.20, 石垣. 

63) 藤野明浩，清水隆弘、阿部陽友、森禎
三郎、髙橋信博、石濱秀雄、藤村 匠、
山田洋平、下島直樹、星野 健、黒田
達夫.  難治性リンパ管腫（特に海綿
状）に対するブレオマイシン局注療法
の実際.  第13回日本血管腫血管奇形
学会学術集会．2016.5.20, 石垣. 

64) 藤野明浩、Ismael AC、 加藤源俊、 藤
村 匠、森定 徹、平川聡史、梅澤明弘、
黒田達夫. リンパ管腫（一般型・嚢胞
状リンパ管奇形）前臨床試験モデルの
作成. 第13回日本血管腫血管奇形学
会学術集会．2016.5.20, 石垣. 

65) 藤野明浩、清水隆弘、阿部陽友、森禎
三郎、髙橋信博、石濱秀雄、 藤村 匠、
山田洋平、下島直樹、星野 健、黒田
達夫. 当院におけるリンパ管腫（リン
パ管奇形）に対するブレオマイシン局
注硬化療法の検討. 第53回日本小児
外科学会学術集会. 2016.5.25. 福
岡. 

66) 藤野明浩、中原理紀、清水隆弘、藤村 
匠、阿部陽友、森禎三郎、高橋信博、
石濱秀雄、山田洋平、下島直樹、星野 
健、黒田達夫. 胎児水腫からリンパ浮
腫へ移行したリンパ管形成不全の1例
（リンパ管シンチグラフィ所見から
の考察）. 第16回小児核医学研究会.  
2016.6.18. 東京. 

67) 小関道夫. 乳児血管腫（いちご状血管
腫）に対するプロプラノロール療法 
中部日本小児科学会．2016.8.21. 

68) 木下義晶. リンパ管腫（リンパ管奇
形）各論、臨床的疑問点．第2回小児
リンパ管疾患シンポジウム. 
2016.9.18. 東京. 
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69) 小関道夫．リンパ管腫・ゴーハム病他 
各論、臨床的疑問点．第2回小児リン
パ管疾患シンポジウム．2016.9.18. 
東京. 

70) 木下義晶．リンパ管疾患の分類につい
て． 第2回小児リンパ管疾患シンポジ
ウム．2016.9.18. 東京. 

71) 松岡健太郎． リンパ管“奇形”かリ
ンパ管“腫”か病院病理医の立場とし
て感じる問題点． 第2回小児リンパ管
疾患シンポジウム．2016.9.18. 東京. 

72) 藤野明浩、髙橋正貴． リンパ管腫（嚢
胞性リンパ管奇形）の細胞生物学的検
討． 第2回小児リンパ管疾患シンポジ
ウム．2016.9.18. 東京. 

73) 小関道夫． 難治性リンパ管異常に対
するシロリムス療法 ～医師主導治験
を目指して～. 第2回小児リンパ管疾
患シンポジウム．2016.9.18. 東京. 

74) 小関道夫． 2nd International 
Conference on Generalized 
lymphatic Anomaly and Gorham-Stout 
Diseaseに参加して． 第2回小児リン
パ管疾患シンポジウム．2016.9.18. 
東京. 

75) 藤野明浩．小児リンパ管疾患研究班．
第2回小児リンパ管疾患シンポジウム． 
2016.9.18. 東京. 

76) 木下義晶．リンパ管腫（リンパ管奇形）
疾患概要説明．第2回小児リンパ管疾
患シンポジウム．2016.9.18. 東京. 

77) 藤野明浩．リンパ管腫（リンパ管奇形）
研究進捗状況．第2回小児リンパ管疾
患シンポジウム．2016.9.18. 東京. 

78) 小関道夫．リンパ管腫症・ゴーハム病 
～疾患概要・最新の研究動向～．第2
回小児リンパ管疾患シンポジウム． 
2016.9.18. 東京. 

79) 木下義晶．ガイドライン作成について．
第2回小児リンパ管疾患シンポジウム． 
2016.9.18. 東京. 

80) 上野 滋．研究協力のお願い．第2回小
児リンパ管疾患シンポジウム． 
2016.9.18. 東京. 

81) 出家享一．第1回シンポジウム（2015
年）のアンケート結果．第2回小児リ
ンパ管疾患シンポジウム． 2016.9.18. 
東京. 

82) 竹添豊志子、小川雄大、朝長高太郎、
野村美緒子、大野通暢、渡邉稔彦、田
原和典、菱木知郎、藤野明浩、金森 豊.  
気道圧迫症状をきたした頚部縦隔神
経線維腫の2切除例．PSJM2016 第36
回日本小児内視鏡外科・手術手技研究
会． 2016.10.27. 大宮. 

83) 田原和典、野村美緒子、小川雄大、朝
長高太郎、竹添豊志子、大野通暢、渡
邉稔彦、藤野明浩、金森 豊.  重症横
隔膜ヘルニアに対し二期的腹壁閉鎖
術を行った1例．PSJM2016 第36回日
本小児内視鏡外科・手術手技研究会．
2016.10.27. 大宮. 

84) 石濱秀雄、森禎三郎、阿部陽友、高橋
信博、清水隆弘、山田洋平、下島直樹、
藤野明浩、渕本康史、星野 健、黒田
達夫.  先天性嚢胞性疾患に肺分画症
を合併していた1症例報告． PSJM2016 
第27回日本小児呼吸器外科研究会. 
2016.10.28. 大宮. 

85) 金森 豊、藤野明浩、田原和典、渡邉
稔彦、大野通暢、竹添豊志子、朝長高
太郎、小川雄大、野村美緒子、菱木知
郎、川崎一輝、樋口昌孝、松尾基視.  
過剰分葉（Accessory fissire）を認
めた先天性嚢胞性肺疾患9例の治療経
験． PSJM2016 第27回日本小児呼吸
器外科研究会. 2016.10.28. 大宮. 

86) 清水隆弘、渕本康史、藤野明浩、松本
直、松崎陽平、池田一成、森禎三郎、
阿部陽友、高橋信博、石濱秀雄、山田
洋平、下島直樹、星野 健、田中 守、
黒田達夫.  胎児MRIでCongenital 
pouch colonが示唆された男児の1例． 
PSJM2016 第73回直腸肛門奇形研究
会. 2016.10.28. 大宮. 
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87) 田原和典、野村美緒子、小川雄大、朝
長高太郎、竹添豊志子、大野通暢、渡
邉稔彦、藤野明浩、金森 豊.  越婢加
朮湯が奏効した乳児胸背部リンパ管
腫の一例． PSJM2016 第21回日本小
児外科漢方研究会. 2016.10.28. 大
宮. 

88) 小関道夫． 小児の骨軟部腫瘍の診断
と治療 ～血管性腫瘍・血管奇形の最
新情報～． 東海小児骨軟部腫瘍研究
会. 2016.10.29. 名古屋. 

89) 小関道夫、野澤明史、堀友 博、神田
香織、川本典生、深尾敏幸．複雑型脈
管異常に対するmTOR阻害剤の有効性． 
第58回日本小児血液・がん学会学術集
会. 2016.12.15. 東京. 

90) 小関道夫、野澤明史、堀友 博、神田
香織、藤野明浩、黒田達夫、松岡健太
郎、野坂俊介、深尾敏幸． Kaposiform 
lymphangiomatosisの臨床学的特徴と
凝固異常について． 第58回日本小児
血液・がん学会学術集会． 2016.12.15. 
東京. 

 

Ｈ．知的財産の出願・登録状況 

 なし 

 



資料１ 

 29 

新生児先天性横隔膜ヘルニア登録システムにおける調査項目 

 

 

【出生前所見】（出生前診断例のみ） 

最初に CDH が疑われた時点での妊娠週日数、診断された CDH 病変部位（右／左／両側

／不明）、胎児治療の有無、出生前ステロイド投与の有無、CDH に対する胎児期治療の

有無/その内容、CDH 以外に対する胎児治療の有無/内容、母体へのステロイド投与の有

無 

 

詳細な計測が行われた最も早期の胎児超音波検査について： 

検査時妊娠週日、羊水過多の有無、胃泡の位置［Kitano の分類］、Liver-up の有無、

胎児水腫/胎児皮下浮腫/胎児胸水/胎児腹水/その他の腔水症の有無、健側肺最長径、

健側肺最長径と直交する横径、健側肺断面積、胸郭断面積、児頭周囲長、LHR（詳細な

測定値がない場合）、L/T 比（健側肺；詳細な測定値がない場合）、三尖弁輪径、僧帽弁

輪径 

 

詳細な計測が行われた最も晩期の胎児超音波検査について： 

検査時妊娠週日、羊水過多の有無、胃泡の位置［Kitano の分類］、Liver-up の有無、

胎児水腫/胎児皮下浮腫/胎児胸水/胎児腹水/その他の腔水症の有無、健側肺最長径、

健側肺最長径と直交する横径、健側肺断面積、胸郭断面積、児頭周囲長、LHR（詳細な

測定値がない場合）、L/T 比（健側肺；詳細な測定値がない場合）、三尖弁輪径、僧帽弁

輪径 

 

胎児 MRI 検査について： 

検査時妊娠週日、胃泡の位置［Kitano の分類］、Liver-up の有無、健側肺肺底部の不

完全描出の有無 

 

 

【出生時所見】（出生前診断例・出生後診断例に共通） 

出生前診断の有無、出生場所[院内／院外]、出生年月、分娩様式（経膣自然分娩／経

腟誘発分娩／予定帝王切開／緊急帝王切開）、帝王切開の理由［ CDH／胎児機能不全（

fetal distress）／母体理由／その他（自由記載）］、帝王切開時の陣痛の有無「有・

無」、体重、身長、頭位、性別、胎児麻酔の有無、出生直後の鎮静の有無、Apgar Score

（ 1 分、5分）、奇形の合併［染色体異常（内容）、中枢神経異常（内容）、動脈管開存

以外の心奇形（内容）、その他（内容）］の有無、臍帯血ガス pH/BE/PaO2/PaCO2 
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初期胸部単純レントゲン写真における患側肺の所見： 

[肺尖部型/肺門部型/ガス像あるが判断不能/ガス像なし/不明]、胃（胃管）の位置[腹

腔内/胸腔内/判断不能/不明] 

 

出生後（新生児搬送例では入院後）最も早期の心臓超音波所見： 

動脈管開存（無／RL優位／RL同等／LR優位）、心房内シャント有無（無／RL 優位／RL

同等／LR優位）、三尖弁逆流の有無、三尖弁逆流最大流速、肺動脈径（左右：肺動脈分

岐部付近）、下行大動脈径（横隔膜レベル）、LVDD（左室拡張末期径）、LVDS（左室収縮

末期径）、EF（左室駆出率）、三尖弁輪径(mm)、僧帽弁輪径(mm)、HR（心拍数） 

 

生後 24 時間以内の血液ガス所見： 

生後 24 時間以内における動脈血最高酸素分圧(Highest PaO2) およびその時の呼吸条

件（換気モード、Pre か Post か、FiO2、MAP）、生後 24時間以内における動脈管後の動

脈血最低二酸化炭素分圧（Lowest PaCO2）およびその時の呼吸条件（換気モード、Pre

か Post か、SV or PIP、Freq or RR） 

 

 

【治療的介入】（出生前診断例・出生後診断例に共通） 

呼吸管理について： 

1 分時の挿管の有無、5分時の挿管の有無 

人工呼吸管理：初回人工呼吸開始時日齢、人工呼吸管理期間（一時的中断は管理終了

と見なさない） 

 

体外式膜型人工肺（Extracorporeal membrane oxygenation; ECMO）施行の有無： 

ECMO 施行理由[PPHN/気胸/肺出血/その他/その他の内容]、ECMO 終了時死亡の有無、出

生から開始までの時間、開始から終了までの時間、方式[VA 方式／VV 方式]、適応理由

［PPHN／気胸／肺高血圧／その他（自由記載）］、 

 

NO 投与の有無： 

初回投与開始時日齢、投与期間（一時的中断は投与終了と見なさない）、最高投与 NO

濃度(ppm) 

 

酸素投与の有無： 

初回投与開始時日齢、投与期間（一時的中断は投与終了と見なさない） 
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気管切開の有無： 

気管切開施行時日齢、気管切開離脱時日齢 

 

薬剤投与について： 

薬物投与［サーファクタント、プロスタグランジン E1（PGE1）、プロスタグランジン E2

（PGI2）、］の有無 

 

 

【根治術所見】（出生前診断例・出生後診断例に共通） 

手術日齢、出生から手術までの時間、CDH 病変部位（左／右／両側）、手術アプローチ

（経腹／経胸／鏡視下／その他（自由記載））、鏡視下手術の非完遂の有無（通常手術

へ移行・手術中止を含む）/非完遂の理由、欠損孔の大きさ（CDHSG の分類）、ヘルニア

嚢の有無、脱出臓器（胃／小腸／大腸／肝臓／脾臓／腎臓）、横隔膜修復方法（直接縫

合閉鎖／パッチ閉鎖／自己筋組織／その他）、非完遂の理由、使用パッチの種類

[GORE-TEX Soft Tissue Patch、Sauvage Filamentous Fabric、COMPOSIX EX Mesh、そ

の他]、胸腔ドレーン留置の有無、術中合併症（自由記載） 

 

 

【退院時所見と生存期間】（他院への直接転院も含む） 

入院時日齢、退院時日齢、退院理由、呼吸補助［酸素投与、人工呼吸器（CPAP を含む

）、気管切開］の有無、経口以外の栄養摂取[在宅 TPN、経鼻栄養、経胃瘻栄養]の有無

、肺血管拡張剤使用の有無、生命予後（生存／死亡）、最終確認日齢または死亡日齢、

明らかに原病と関連のない死亡（非医原性の事故死など）の有無 

 

 

【退院時合併症】 

消化管穿孔（有・無・不明）、気胸（有・無・不明）、発症時日齢、気胸発生側、気胸

に対する治療、敗血症（有・無・不明）、CDH の再発（有・無・不明）、手術時日齢、再

々発の有無、聴力検査異常（有・無・不明）、治療を要した乳び胸、または胸水（有・

無・不明）、治療を要した GERD（有・無・不明）、GERD に対する治療（内科的／外科的

）、腸閉塞（有・無・不明）、手術時日齢、中枢神経障害（ IVH、PVL、水頭症、低酸素

性脳症、痙攣、その他）（有・無・不明）、胸郭変形（有・無・不明）、手術時日齢、そ

の他（自由記載） 
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【成長発達】 

1.5 歳、3歳、6歳時の身長、体重、頭囲 

1.5 歳、3 歳、6 歳時の主治医判断による発達遅延の有無、神経学的所見（複数選択可

） 

1.5 歳、3歳時の DQ 値（新版 K式）：姿勢・運動(PM)、認知・適応(CA)、言語・社会（

LS）、全般、施行時日齢 

6 歳時の IQ 値（WISK-Ⅳ）：姿勢・運動(PM)、認知・適応(CA)、言語・社会（LS）、全般

、施行時日齢 

9 歳時の就学状況 

 

 

【退院後の合併症割合】 

ヘルニア再発（有・無・不明）、再発確認日齢、手術の有無、手術日齢、発達遅延の有

無、歩行遅延の有無、発語遅延の有無、聴力障害の有無、視力障害の有無、てんかん

の有無、脳性麻痺の有無、在宅酸素投与の必要性、気管切開の有無、在宅人工呼吸管

理の必要性、肺高血圧治療薬の必要性、循環作動薬の必要性、喘息の既往、運動制限

の有無、呼吸器疾患による入院の有無、胃食道逆流症（GERD）の有無、腸閉塞の有無

、腸閉塞に対する手術の有無、経管栄養の必要性、漏斗胸の発症、側弯の発症、その

他の胸郭変形の発症、停留精巣の有無、呼吸機能異常の有無（9歳時の呼吸機能検査：

努力肺活量、％努力肺活量、1秒率、％1秒率） 
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平成 27 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） 
 
 

平成 27 年度 小児呼吸器研究班 第 1回全体班会議 議事録 
 

日 時：平成 27年 6月 7 日（日）14:00～15:50 

場 所：八重洲ホール 9 階  901 
 

出席者（27 名）： 田口智章先生、早川昌弘先生、奥山宏臣先生、金森 豊先生、豊島勝昭

先生、高橋重裕先生、甘利昭一郎先生、岡崎任晴先生、古川泰三先生、照井慶太先生、永田公

二先生、漆原直人先生、矢本真也先生、黒田達夫先生、渕本康史先生、松岡健太郎先生、野澤

久美子先生、田中水緒先生、前田貢作先生、守本倫子先生、二藤隆春先生、藤野明浩先生、岩

中 督先生、上野 滋先生、野坂俊介先生、木下義晶先生、臼井規朗（順不同） 

 

１）研究代表者からのご挨拶： 

 研究代表者の臼井より、『小児呼吸器形成異常・低形成疾患に関する実態調査ならびに診

療ガイドライン作成に関する研究班』が、直接経費 640 万円/年で 2年間の研究として承

認されたことが報告された。 

 

２）研究スケジュールについて： 

 疾患グループごとに進捗状況が異なり、今回の班研究が 2年計画であることを鑑み、グル

ープごとに最終的に2年目の年度末に疾患の診療ガイドライン完成させることを目指して

活動していくことが提案され了承された。診療ガイドラインが期限前に完成する目途がつ

いている疾患グループについては、さらに発展的な研究に着手することが提案された。 

 年度ごとに中間報告、進捗状況報告、研究報告書を作成する必要があるが、1年目（今年）

については、可能な範囲で研究代表者と疾患グループの責任者の間のやり取りで処理し、

2年目末までは主に疾患グループ単位で活動していただくことになった。 

 そのため今年度第二回の全体班会議は、進捗状況報告前の 11 月末か、遅くとも 12 月初旬

に責任者を含む少人数でコアメンバー会議を開催し、2 月末までに研究報告書を作成する

ことになった。 

 来年の第一回全体班会議も同様にコアメンバー会議とし、来年度の第二回の全体班会議で

研究分担者が全員集まって総括を行うことになった。 

 

３）予算配分について： 

 前記の研究スケジュールに沿って、今年度第二回の全体班会議の規模を縮小するため、第

二回の会議経費として想定していた 50万円を 10万円に圧縮し、各疾患グループの責任者

に 10 万円ずつ追加配分して、グループごとの研究経費に使って頂くことになった。結果

的に研究分担者一人あたりの分配を 12 万円均一とし、事務局に 160 万円（含報告書印刷

送付・文献検索委託費、全体会議開催費）、疾患責任者に 30万円を配分する予算の修正案

が了承された。 

 

４）文献検索の依頼について： 
 「先天性嚢胞性肺疾患」と「気道狭窄」については、これからCQに対するsystematic review

のための文献検索が必要になるが、経費については事務局から一括して図書館協会に依頼

（CQが合計 100 個以内であれば、20 万円の予定）して手続きを行うことになった。 
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５）各疾患グループからの報告： 

1. 先天性横隔膜ヘルニア 

 田口智章先生より、CDH 研究グループでこれまで行ってきた診療ガイドラインや研究の成

果の概要が報告された。 

 照井慶太先生より、CDH 診療ガイドラインの進捗状況について説明があり、現在外部評価

を終了しつつあり、最終化を経て Minds への提出と公開を予定していることが報告され

た。またガイドラインの有効期間を 5年とする意義について意見交換が行われた。 

 永田公二先生より、CDH 研究グループは今後 2 年間で、RCT や統一プロトコールの作成、

前向きコホート研究などを計画している旨が説明された。岩中督先生より、大規模な前

向きデータベースがあれば、RCT でなくてもシングルアームでエビデンスレベルの高い

前向き研究ができるという提案があった。 

 

2. 先天性嚢胞性肺疾患 

 黒田達夫先生より、全国調査の解析結果の説明と、先天性嚢胞性肺疾患について分類試案

と診断基準、重症度分類案を作成したことが報告された。また診療ガイドラインの作成

のための SCOPE において、9つの CQについてシステマティックレビューを行う予定であ

ることが報告された。 

 嚢胞性肺疾患を小児慢性特定疾患や難病の対象として挙げておくかどうかの議論があり、

現時点では対象の候補として残しておくことになった。 

 

3. 気道狭窄 

 前田貢作先生より、H26 年度の活動として、386 施設を対象として 825 例についての一次

調査が行われたこと、825 例中二次調査として 650 例の登録が得られたこと、そのうち

533 例が解析の適格例であったことが報告された。 

 疾患別には、咽頭狭窄 66例、喉頭狭窄 231 例、気管・気管支狭窄 83 例、気管・気管気管

支軟化症 153 例についての現時点での二次調査の解析結果が報告され、さらに今後詳細

な解析を追加する予定であることが説明された。 

 今後2年間の計画としてデータベースの解析に基づいてクリニカルクエスチョンを提案し、

システマティックレビューを行っていく予定であることが報告された。 

 

4. 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症 

 疾患ガイドラインについては、現在 5つのクリニカルクエスチョンについてシステマティ

ックレビューが開始された段階であることが報告された。 

 症例調査研究については、気管切開の適応、ゴーハム病の実態、縦隔内リンパ管腫治療の

必要性の 3点について web サイトでの症例調査の準備が完了し、年内に調査を終了する

予定であることが報告された。 

 難病指定については、診断基準に基づいて頚部・顔面に限定的ではあるが、7 月から指定

されることが報告された。 

 

６）次会の会議日程について： 

 次回会議はコアメンバー会議として 11月末〜12 月初旬に行うことになった。 

 

以上  （文責：臼井規朗） 
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平成 27 年度 小児呼吸器研究班 第 1回全体班会議 出席者 
 

 

先天性横隔膜ヘルニア研究グループ 

田口智章先生  九州大学大学院医学研究院小児外科分野 

早川昌弘先生  名古屋大学医学部附属病院総合周産期母子医療センター 

奥山宏臣先生  大阪大学小児成育外科 

金森 豊先生  国立成育医療研究センター臓器運動器病態外科部 

豊島勝昭先生  神奈川県立こども医療センター新生児科 

高橋重裕先生  国立成育医療研究センター新生児科 

甘利昭一郎先生 国立成育医療研究センター新生児科 

永田公二先生  九州大学病院総合周産期母子医療センター小児外科 

漆原直人先生  静岡県立こども病院 小児外科 

矢本真也先生  静岡県立こども病院 小児外科 

照井慶太先生  千葉大学大学院小児外科 

岡崎任晴先生  順天堂大学医学部附属浦安病院小児外科 

古川泰三先生  京都府立医科大学小児外科 

先天性嚢胞性肺疾患研究グループ 

黒田達夫先生  慶應義塾大学外科学（小児外科） 

渕本康史先生  国立成育医療研究センター臓器運動器病態外科部 

松岡健太郎先生 国立成育医療研究センター病理診断部病理診断科 

 野澤久美子先生 神奈川県立こども医療センター放射線科 

 田中水緒先生  神奈川県立こども医療センター病理診断科 

気道狭窄研究グループ 

前田貢作先生  神戸大学大学院医学科外科学講座小児外科分野 

守本倫子先生  国立成育医療研究センター感覚器形態外科・耳鼻咽喉科 

 二藤隆春先生  東京大学医学部附属病院耳鼻咽喉科 

頸部・胸部リンパ管腫・管腫症 

藤野明浩先生  慶應義塾大学小児外科 

岩中 督先生  東京大学医学部附属病院小児外科 

上野 滋先生  東海大学大学院医学系研究科小児外科 

野坂俊介先生  国立成育医療研究センター放射線診療部放射線診断科 

木下義晶先生  九州大学大学院医学研究院小児外科分野 

研究事務局 

 臼井規朗    大阪府立母子保健総合医療センター小児外科 

                                    計 27 名 
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平成 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） 
 
 

平成 28 年度 小児呼吸器研究班 第 1回全体班会議議事録 
 

日 時：平成 28年 5月 8 日（日）14:00～16:00 

場 所：八重洲ホール（東京） 6 階  611 号 

 
出席者（32 名）： 福井 亮先生、遠藤明史先生、武村真治先生、田口智章先生、三好

きな先生、早川昌弘先生、伊藤美春先生、奥山宏臣先生、阪 龍太先生、金森 豊先生、

漆原直人先生、矢本真也先生、甘利昭一郎先生、岡崎任晴先生、豊島勝昭先生、岸上 
真先生、照井慶太先生、黒田達夫先生、渕本康史先生、松岡健太郎先生、田中水緒先

生、野澤久美子先生、前田貢作先生、守本倫子先生、肥沼悟郎先生、藤野明浩先生、

小関道夫先生、岩中 督先生、野坂俊介先生、上野 滋先生、木下義晶先生、臼井規朗
（順不同） 

 

１）研究代表者からのご挨拶 
 研究代表者の臼井より挨拶があった。2 年間の研究の 2 年目として各疾患で診療ガイ

ドラインの完成を目指して研究を進めていただきたい旨のお願いがあった。 
 

２）厚生労働省難病対策課課長補佐 福井 亮先生ご講演 

 今後の難治性疾患政策研究事業の方向性についてご説明があった。指定難病検討委員会で

は今後も指定難病が追加される予定であるが、当班からは先天性嚢胞性肺疾患、声門下狭

窄、先天性気管狭窄が候補として挙げられている。 

 これらの難病指定には、小児だけでなく、成人への移行や成人領域との共動が重要視され

ていること、関係学会から承認された診断基準、重症度分類、診療ガイドラインを作成す

ることが成果として求められていることが説明された。 

 次期に向けては、成人期の調査事業も重要であることが説明された。 

 

３）国立保健医療科学院研究事業推進官 武村真治先生ご講演 

 国立保健医療科学院は、厚生労働省の方針に従って進捗管理を行うのが業務である。今年

度は研究班として診療ガイドラインを仕上げていただくのが当面の目標となるが、今後は

登録事業なども視野に入れる必要がある。 

 

４）研究スケジュールについて 
 疾患ごとに進捗が異なるものの、最終的には今年度終了時点で診療ガイドラインが完成す

ることを目標に作業を行っていただいている。 

 12 月末に事後評価を提出しなければならないので、その次期を目標に診療ガイドラインを

完成していただく。また、2 月中に各疾患の責任者の先生に分担報告書を提出していただ

く予定である。来年度以降の応募に関しても、12月末頃を目途に行っていきたい。 

 

５）予算配分の概要について 

 4 疾患のグループ毎に会議を行っているので、疾患グループの責任者へ会議費を配分させ

ていただき、その他各分担研究者への出張費等の配分と事務局経費として予算立てしたこ

とが説明された。 
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６）各疾患グループからの報告： 

5. 先天性横隔膜ヘルニア 

 田口智章先生より、CDH 研究グループでこれまで行ってきた活動状況と診療ガイドライン

や研究の成果の概要が報告された。 

 今年度の活動予定として、REDCap を用いた症例登録制度の確立を行い、前方視的研究を開

始したいこと、治療の標準プロトコールを確立したいことなどが説明された。 

 

6. 先天性嚢胞性肺疾患 

 黒田達夫先生より、全国調査の解析結果が説明された。出生前診断されたものは 1歳まで

に 6割近くが発症すること、感染の無かった症例の方が 7歳頃の％VCが高いことが分か

ったことから、出生前診断された症例は遅くとも 2歳頃までに手術するのが妥当という

結果になった。 

 先天性嚢胞性肺疾患について分類試案の説明があった。これまで CCAM II 型と診断されて

いるものの多くに気管支閉鎖と分類されるべきものがあることが分かってきた。 

 重症度分類については、生命の危険度によって３つに分類している。 

 その他ガイドラインの CQ 案について、文献検索がほぼ終了し、システマティックレビュ

ーが開始予定であることが説明された。 

 

7. 気道狭窄 

 前田貢作先生より、H27 年度の活動として、全国調査の結果解析と診療ガイドラインの作

成が行われたことが説明された。 

 声門下狭窄や先天性気管狭窄では、多くの症例が気管切開されて成人期の在宅治療に移行

していることが説明された。 

 小児慢性特定疾病の「気道狭窄」は４つの疾患カテゴリーに分かれるが、3 次指定難病に

関してはこれらのうち、成人期に移行しやすい声門下狭窄症と先天性気管狭窄症の 2疾

患を対象として申請予定であることが説明された。 

 診療ガイドラインについては、CQの文献検索がほぼ終了し、システマティックレビューが

開始されていることが説明された。 

 

8. 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症 

 リンパ管腫・リンパ管奇形に関する疾患概念と ISSVA 分類についての説明があった。 

 疾患ガイドラインについては、現在 5つのクリニカルクエスチョンについてシステマティ

ックレビューが終了し、推奨文案を作成中であることが説明された。 

 HP を用いたリンパ管腫に関する詳細調査をおこなっており、頚部・胸部については、気管

切開を要するリンパ管腫に関するデータを集め、現在データクリーニング中である。 

 

７）次会議について 

 成果物を事後評価の際に提出しなければいけないため、次回会議は 11 月〜12 月に予定す

る。日程調整に関してはメールを通じて行う予定とする。 

 

 

以上  （文責：臼井規朗） 
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小児呼吸器研究班 平成 28 年度 第１回全体班会議 出席者 
 

厚生労働省・国立保健医療科学院 

福井 亮先生  厚生労働省難病対策課 課長補佐 

遠藤明史先生  厚生労働省難病対策課 課長補佐 

武村真治先生  国立保健医療科学院 研究事業推進官 

先天性横隔膜ヘルニア研究グループ 

田口智章先生  九州大学大学院医学研究院小児外科分野 

三好きな先生  九州大学病院総合周産期母子医療センター小児外科 

早川昌弘先生  名古屋大学医学部附属病院総合周産期母子医療センター 

伊藤美春先生  名古屋大学医学部附属病院総合周産期母子医療センター 

奥山宏臣先生  大阪大学大学院医学系研究科小児成育外科 

阪 龍太先生  大阪大学大学院医学系研究科小児成育外科 

金森 豊先生  国立成育医療研究センター臓器運動器病態外科部 

漆原直人先生  静岡県立こども病院 小児外科 

矢本真也先生  静岡県立こども病院 小児外科 

甘利昭一郎先生 国立成育医療研究センター新生児科 

岡崎任晴先生  順天堂大学医学部附属浦安病院小児外科 

豊島勝昭先生  神奈川県立こども医療センター新生児科 

岸上 真先生  神奈川県立こども医療センター新生児科 

照井慶太先生  千葉大学大学院小児外科 

先天性嚢胞性肺疾患研究グループ 

黒田達夫先生  慶應義塾大学外科学（小児外科） 

渕本康史先生  国立成育医療研究センター臓器運動器病態外科部 

松岡健太郎先生 国立成育医療研究センター病理診断部病理診断科 

 野澤久美子先生 神奈川県立こども医療センター放射線科 

 田中水緒先生  神奈川県立こども医療センター病理診断科 

気道狭窄研究グループ 

前田貢作先生  神戸大学大学院医学科外科学講座小児外科分野 

守本倫子先生  国立成育医療研究センター感覚器形態外科・耳鼻咽喉科 

 肥沼悟郎先生  慶應義塾大学医学部 小児科学 

頸部・胸部リンパ管腫・管腫症 

藤野明浩先生  慶應義塾大学小児外科 

小関道夫先生  岐阜大学医学部附属病院小児科 

岩中 督先生  埼玉県立小児医療センター 

野坂俊介先生  国立成育医療研究センター放射線診療部放射線診断科 

上野 滋先生  東海大学医学部外科学系小児外科学 

木下義晶先生  九州大学大学院医学研究院小児外科分野 

研究代表者兼事務局 

 臼井規朗    大阪府立母子保健総合医療センター小児外科 

                                    計 32 名 
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平成 27-28 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） 
 
 

平成 28 年度 小児呼吸器研究班 第２回全体班会議議事録 
 

日 時：平成 28年 12 月 23 日（金・休）14:00～17:00 

場 所：八重洲ホール（東京） 3 階  301 号 

 
出席者（29 名）： 福井 亮先生、田口智章先生、三好きな先生、早川昌弘先生、伊藤美

春先生、奥山宏臣先生、高安 肇先生、金森 豊先生、矢本真也先生、稲村 昇先生、甘

利昭一郎先生、岡崎任晴先生、豊島勝昭先生、古川泰三先生、照井慶太先生、黒田達夫先

生、渕本康史先生、松岡健太郎先生、高桑恵美先生、田中水緒先生、前田貢作先生、守本

倫子先生、二藤隆春先生、藤野明浩先生、小関道夫先生、野坂俊介先生、木下義晶先生、

川上紀明先生、臼井規朗（順不同） 

 

１）研究代表者からのご挨拶 

 研究代表者の臼井より挨拶があった。本研究班の初期からのメンバーであった高橋重裕先

生について、本年 10月にお亡くなりになられたことが成育医療研究センター新生児科の

甘利先生より報告され、全員の黙祷が行われた。 

 

２）研究班拡大の報告と追加予算配分について 

 今後全ての指定難病については、いずれかの難治性疾患政策研究事業研究班に所属して活

動していくという厚生労働省の基本方針に呼応する形で、年度途中(9 月)から川上紀明

先生が主宰されている「肋骨異常を伴う先天性側弯症」に参加していただくことになっ

たことが報告された。 

 これに伴い、研究班全体として間接経費を含めて 200 万円の追加配分があり、「肋骨異常

を伴う先天性側弯症」グループに直接経費 140 万円の配分が行われたことが報告された。 

 「肋骨異常を伴う先天性側弯症」を分担担当される川上紀明先生からご挨拶があった。 

 

３）AMED 難治性疾患実用化研究事業について（資料３） 

 11 月 4 日に国立保健医療科学院で開催された懇談会での説明内容、特に本年公募された

AMED 難治性疾患実用化研究事業のうち、診療ガイドラインとも関連が深い「診療に直結

するエビデンス創出研究」について説明が行われた。 

 本政策研究班と連携した AMED 難治性疾患実用化研究事業「診療に直結するエビデンス創

出研究」として、H29 年の公募に対して阪大の奥山宏臣先生が代表者として応募された

ことが報告された。 

 その他の AMED 難治性疾患実用化研究事業では、「先天性気管狭窄症」に連携する課題（ス

テップ 0）として、慶応大学の渕本康史先生と埼玉医科大学の古村 眞先生が応募された

ことが報告された。 

 

４）平成 29年度難治性疾患政策研究事業応募について（資料４、資料４−２） 

 12 月 22 日より平成 29年度難治性疾患政策研究事業の公募が開始されたが、本研究班とし

てはこれまでの 5 疾患を中心とした枠組みで、領域別基盤研究分野に応募する予定であ

ることが説明された。 

 「肋骨異常を伴う先天性側弯症」の参加に伴い、H29 年度応募の際には班名を『先天性呼

吸器・胸郭形成異常疾患研究班』と変更することが提案され、了承された。 
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 疾患責任者は現研究班の 5 名の先生にお願いすることとし、予算配分は各疾患で均等にす

ること、研究分担者の人数は基本的には各疾患につき 4〜5 名で構成すること、同一施

設・同一診療科の研究分担者は１名にすること、各疾患の研究分担者は 1 施設につき１

名にすることが提案され、了承された。 

 ただし、先天性横隔膜ヘルニアについては、12施設が多施設共同研究として前向きレジス

トリ事業を開始した事から、一人あたりの分担金が減額になっても研究分担者として参

加する意義があると考えられ、応募までに研究分担者の構成を再検討することになった。 

 厚生労働省難病対策課の福井 亮先生より、来年度からの難治性疾患政策研究事業では、

診療ガイドラインの作成や改訂のみならず、学会や患者会と連携した様々な普及・啓発

活動や、適切な医療提供体制の構築、小児・成人を一体的に診療・研究できる体制の構

築などが求められることが説明された。 

 福井 亮先生より、H30 年度から実施予定の難治性疾患拠点病院の構想と、その中で政策研

究班に求められる役割についての説明があった。 

 

５）各疾患グループからの研究報告の総括 

9. 気道狭窄 

 前田貢作先生より、全国二次調査の結果として、533 例について解析が行われ、乳児期に

診断される症例が多かったこと、喉頭狭窄を除いて出生直後の気管挿管の頻度は高くな

かったこと、合併奇形の頻度が高かったこと、合併する機能障害として体重増加不良や

精神発達障害の頻度が高かったこと、在宅医療に移行した症例では気管切開の頻度が高

かったことなどが報告された。 

 声門下狭窄症と先天性気管狭窄症については、診断基準と重症度分類を作成し、学会の承

認も得られたことが報告された。 

 診療ガイドラインについては、咽頭狭窄症、喉頭狭窄症、先天性気管狭窄症、気管・気管

支軟化症の 4疾患について、それぞれ診断方法・症状増悪リスクファクター、外科治療

の有効性・外科治療のタイミングの 4事項を組み合わせた合計 16 個の CQに対する文献

検索と、２次スクリーニングが終了したことが報告された。 

 

10. 先天性横隔膜ヘルニア 

 三好きな先生より、本疾患グループの昨年度までの活動として、長期フォローアップデー

タの収集と解析、診療ガイドラインの作成・学会承認・web 版無料公開、胎児治療への

協力などが行われたことが報告された。 

 今年度の活動として、診療ガイドラインの出版、診療ガイドラインの Minds および Minds

モバイル版への掲載が行われ、現在、前方視的症例登録制度の確立（REDCap システムの

構築と IRB 申請）、標準プロトコール作成のためのアンケート調査、英語版診療ガイド

ラインの投稿準備、国際的 CDH study group への症例登録の協力体制の準備などが進行

中であることが報告された。 

 研究成果として、2015 年〜2016 年の間に英語論文が 9 編雑誌掲載されたこと、国際学会

での発表が 7回行われたことが報告された。 

 

11. 先天性嚢胞性肺疾患 

 黒田達夫先生より、診療ガイドラインの進捗状況として、CQ1「嚢胞性肺疾患にはどのよ

うなものが含まれるか？」について、推奨文として分類表を作成したことが報告された。 

 CQ2「嚢胞性肺疾患の出生前診断に MRI は有用か？」について、超音波検査での診断能が

優れており、MRI は診断や予後予測に有用な場合があるため、弱く推奨することが報告
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された。 

 CQ5「乳児期手術は有用か？」について、無症状の本症に対して乳児期に手術を行うこと

を弱く推奨することが報告された。 

 CQ6 本症に対する手術として「区域切除は有用か？」について、エビデンスの高い報告が

ないため推奨を行わないことが報告された。 

 

12. 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症 

 藤野明浩先生より、頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症の診療ガイドラインに関して、

5個の CQに対する推奨文を作成して解説文も完成したことが報告された。今後、外部評

価を経て田口班のガイドラインと共に、三村班のガイドラインに統合した形で 2016 年 3

月末に公開予定であることが報告された。 

 症例調査研究として、１．気道に影響を与えるリンパ管腫症例に対する気管切開の適応基

準と、２．偶然発見された無症状の縦隔リンパ管腫に対する治療の必要性の有無につい

て web 登録調査を終え、現在データクリーニング中であることが報告された。 

 縦隔リンパ管腫について 87 例の解析が終了し、その 20％に気管切開が行われたこと、そ

の半数はその後気管切開が閉鎖されたこと、気管切開症例では病変が気道と接している

傾向があり、接する長さも長い傾向にあることが報告された。 

 縦隔リンパ管腫についての治療法や合併症についての解析結果も報告された。 

 今後の活動として、縦隔の難治性リンパ管腫について、難病に指定されるよう提言してい

くことが報告された。 

 

13. 肋骨異常を伴う先天性側弯症 

 川上紀明先生より、肋骨異常を伴う先天性側弯症が難病に指定された経緯と、2010 年当時

の研究班で行われた全国調査の結果などが報告され、本疾患の定義や治療法等について

の解説が行われた。 

 今年度の活動として、本症の新規発生状況について鹿児島県で行われた調査の結果報告が

行われた。 

 本症の治療経過における呼吸機能評価法（6 分間歩行）の臨床的意義について、現在検討

中であることが報告された。 

 

６）研究成果申告書（事後評価）と総括・分担研究報告書の準備について 

                        （資料１、資料２） 

 各疾患グループから提出された今年度の研究成果について、研究代表者が研究成果申告書

としてまとめて 12月 31 日までに提出予定であることが報告された。 

 今年度の総括・分担ならびに総合研究報告書について、厚生労働省ならびに国立保健医療

科学院に製本版ではなく、印刷物および web 登録した pdf 版として提出することになっ

たことが説明された。 

 研究報告書作成のため、2 月半ば頃までに各疾患責任者の先生から分担研究報告書を提出

いただくように依頼が行われた。 

 研究分担者・研究協力者および各学会の関係者に対しては、今年度の研究成果を総括・分

担ならびに総合研究報告書の一括印刷製本版を配布予定であることが説明された。 

 

７）班員名簿の確認（資料５） 

 現在の班員名簿について、確認のうえ修正必要箇所があれば事務局までご連絡いただくよ

う説明があった。 
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以上  （文責：臼井規朗） 
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小児呼吸器研究班 平成 28 年度 第２回全体班会議 出席者 

 

厚生労働省難病対策課 

福井 亮先生  厚生労働省難病対策課 課長補佐 

先天性横隔膜ヘルニア研究グループ 

田口智章先生  九州大学大学院医学研究院小児外科分野 

三好きな先生  九州大学大学院医学研究院小児外科分野 

早川昌弘先生  名古屋大学医学部附属病院総合周産期母子医療センター 

伊藤美春先生  名古屋大学医学部附属病院総合周産期母子医療センター 

奥山宏臣先生  大阪大学大学院医学系研究科小児成育外科  

高安 肇先生  筑波大学医学医療系 小児外科 

金森 豊先生  国立成育医療研究センター臓器運動器病態外科部 

矢本真也先生  静岡県立こども病院小児外科 

稲村 昇先生  近畿大学医学部小児科 

甘利昭一郎先生 国立成育医療研究センター新生児科 

岡崎任晴先生  順天堂大学医学部附属浦安病院小児外科 

豊島勝昭先生  神奈川県立こども医療センター新生児科 

古川泰三先生  京都府立医科大学小児外科 

照井慶太先生  千葉大学大学院小児外科 

先天性嚢胞性肺疾患研究グループ 

黒田達夫先生  慶應義塾大学外科学（小児外科） 

渕本康史先生  国立成育医療研究センター臓器運動器病態外科部 

松岡健太郎先生 北里大学北里研究所病院病理診断科 

 高桑恵美先生  国立成育医療研究センター病理診断部病理診断科 

 田中水緒先生  神奈川県立こども医療センター病理診断科 

気道狭窄研究グループ 

前田貢作先生  神戸大学大学院医学科外科学講座小児外科分野 

守本倫子先生  国立成育医療研究センター感覚器形態外科・耳鼻咽喉科 

 二藤隆春先生  東京大学医学部附属病院耳鼻咽喉科 

頸部・胸部リンパ管腫・管腫症 

藤野明浩先生  慶應義塾大学小児外科 

小関道夫先生  岐阜大学医学部附属病院小児科 

野坂俊介先生  国立成育医療研究センター放射線診療部放射線診断科 

木下義晶先生  九州大学大学院医学研究院小児外科分野 

肋骨異常を伴う先天性側弯症 

川上紀明先生  国家公務員共済組合連合会名城病院 脊髄脊椎センター 

研究代表者兼事務局 

 臼井規朗    大阪府立母子保健総合医療センター小児外科 

                                    以上 29名 
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II. 研究成果の刊行に関する一覧表 
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研究成果の刊行に関する一覧表 
                                                                                                 
     書 籍 
 

著者氏名 論文タイトル名 書籍全体の 
編集者名 

書 籍 名 出版社名 出版地 出版年 ページ 

新生児先天
性横隔膜ヘ
ルニア研究
グループ 

新生児先天性横
隔膜ヘルニア（CD
H）診療ガイドラ
イン 

 新生児先天性横
隔膜ヘルニア（C
DH）診療ガイド
ライン 

メジカルビ
ュー社 

東京都 2016年 1-114 

前田貢作 気道・肺・胸壁 高松英夫、福
澤正洋 

標準小児外科学
第７版 

医学書院 東京都 2016年 110-117 

前田貢作 新生児外科系疾
患:胸部疾患 

日 本 周 産
期・新生児医
学会 

周産期診療ワー
クブック 

メジカルビ
ュー社 

東京都 2016年 439-443 

Kosaku Maed
a 

Tracheostomy Tomoaki Tag
uchi 

Operative Gene
ral Suegery in
 Neonates and 
Infants 

Springer 

 

Tokyo 2016年 37-40 

前田貢作 気道狭窄 板橋家頭夫 周産期医学必修
知識第８版 

東京医学社 

 

東京都 2016年 784-786 
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     雑 誌 
 

発表者氏名 
 

論文タイトル名 発表誌名 巻号 ページ 出版年 

Terui K, Nagata K, Ito M, 
Yamoto M, Shiraishi M, 
Taguchi T, Hayakawa M, 
Okuyama H, Yoshida H, 
Masumoto K, Kanamori Y, 
Goishi K, Urushihara N, 
Kawataki M, Inamura N, Kimura 
O, Okazaki T, Toyoshima K, 
Usui N. 

Surgical approaches for 
neonatal congenital 
diaphragmatic hernia: a 
systematic review and 
meta-analysis. 

Pediatr 
Surg Int 

31(10) 891-897 2015 

Nagata K, Usui N, Terui K, 
Takayasu H, Goishi K, 
Hayakawa M, Tazuke Y, Yokoi 
A, Okuyama H, Taguchi T. 

Risk Factors for the 
Recurrence of the Congenital 
Diaphragmatic Hernia-Report 
from the Long-Term Follow-Up 
Study of Japanese CDH Study 
Group 

Eur J 
Pediatr 
Surg. 

25(1) 9-14 2015 

Inamura N, Usui N, Okuyama H, 
Nagata K, Kanamori Y, Fujino 
Y, Takahashi S, Hayakawa M, 
Taguchi T. 

Extracorporeal membrane 
oxygenation for congenital 
diaphragmatic hernia in 
Japan. 

Pediatr 
Int. 

57(4) 682-686 2015 

Yamoto M, Inamura N, Terui K, 
Nagata K, Kanamori Y, 
Hayakawa M, Tazuke Y, Yokoi 
A, Takayasu H, Okuyama H, 
Fukumoto K, Urushihara N, 
Taguchi T, Usui N. 

Echocardiographic 
predictors of poor prognosis 
in congenital diaphragmatic 
hernia. 

J Pediatr 
Surg 

51(12) 1926-1930 2016 

Takayasu H, Masumto K, 
Hayakawa M, Okuyama H, Usui 
N, Nagata K, Taguchi T, the 
Japanese CDH Study Group. 

Musculoskeltal 
abnormalities in congenital 
diaphragmatic hernia 
survivors：Patterns and risk 
factors：report of a Japanese 
multicenter follow-up 
survey. 

Pediatr Int 58(9) 877-880 2016 

Okazaki T, Okawada M, Koga H, 
Miyano G, Doi T, Ogasawara Y, 
Yamataka A. 

Congenital diaphragmatic 
hernia in neonates: factors 
related to failure of 
thoracoscopic repair. 

Pediatr 
Surg Int 

32 933-937 2016 

Terui K, Nagata K, Hayakawa 
M, Okuyama H, Goishi K, Yokoi 
A, Tazuke Y, Takayasu H, 
Yoshida H, Usui N. 

Growth Assessment and the 
Risk of Growth Retardation in 
Congenital Diaphragmatic 
Hernia: A Long-Term 
Follow-Up Study from the 
Japanese Congenital 
Diaphragmatic Hernia Study 
Group. 

Eur J 
Pediatr 
Surg 

26(1) 60-66 2016 

Okuyama H, Usui N, Hayakawa 
M, Taguchi T, the Japanese 
CDH study group. 

Appropriate timing of 
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