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研究要旨 

【研究目的】本研究の目的は、呼吸器系の先天異常疾患であ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

異常を伴う先天性側弯症について、学会や研究会と連携しながら診療ガイドライン

を整備し、長期的なフォローアップ体制を構築して小児から成人への移行期医療を

支援するとともに、AMED 研究班や難病拠点病院、患者会などと連携して研究を推進

し、患者の QOL 向上に資する適切な診療体制を構築することである。 

【研究方法】呼吸器系の先天異常疾患である 5疾患は、研究の進捗程度がそれぞれ

異なるため、疾患毎の責任者を中心に、疾患グループに分かれて分科会を形成して

研究活動を行った。先天性横隔膜ヘルニアについては、診療ガイドラインの改訂、

症例登録制度を活用したエビデンスの創出、患者・家族会に関するアンケート調査、

国際共同研究を行った。先天性嚢胞性肺疾患については、診療ガイドラインを学会

報告してパブリックコメントの収集を行った。気道狭窄については、診療ガイドラ

インについてのクリニカルクエスチョンの文献検索を行った。頚部・胸部リンパ管

腫・リンパ管腫症については、症例調査研究、診療ガイドラインの改訂、社会への

情報還元、シロリムス治験への協力を行った。肋骨異常を伴う先天性側弯症につい

ては、データベースへの症例データの追加、診療ガイドラインの BQ、CQ を定め文献

検査を行った。 

【研究結果】先天性横隔膜ヘルニアでは、診療ガイドラインの改訂を完了して保有

するホームページ上で公開した。また、引き続き症例登録を継続して論文を作成し、

7 編の英文論文が採択または掲載された。患者・家族会に関するアンケート調査を

実施して解析を行った。国際共同研究として日本のデータ送付と国際データの受け

取りを行って解析を開始した。先天性嚢胞性肺疾患については、診療ガイドライン

について外部評価委員からの評価と学会公表で得られたパブリックコメントを受け

て修正を行った。気道狭窄については、喉頭狭窄 7 個、気管狭窄 6 個の CQ に関して

検索した文献の評価を行って採用論文を確定した。頚部・胸部リンパ管腫・リンパ

管腫症については、3つの症例調査研究を行い、診療ガイドラインの改訂作業を継 
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続した。また、社会への情報還元として第４回小児リンパ管疾患シンポジウムを開催

した。肋骨異常を伴う先天性側弯症については、データベースへの症例登録を追加し、

論文作成を行って 2 編の英文論文が採択された。診療ガイドラインについては、21 個

の BQ・CQ について採択論文を確定した。 

【結論】本研究事業が対象とする呼吸器系の先天異常疾患、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に対しては、今後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とともに、社会保障制

度を充実させながら、患者・家族会との連携を図り、市民への啓蒙活動を継続しなが

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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Ａ．研究目的 

 呼吸器系の先天異常疾患である先天性

横隔膜ヘルニア、先天性嚢胞性肺疾患、先

天性声門下狭窄症/先天性気管狭窄症（含

咽頭狭窄・喉頭狭窄）、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

側弯症は、いずれも先天的に生じた呼吸器

や胸郭の形成異常を主たる病態とする難

治性希少疾患であり、乳児期早期に死亡す

る最重症例がある一方で、成人期まで生存

できるものの呼吸機能が著しく低下して

いるために、身体発育障害や精神運動発達

障害、中枢神経障害に加え、在宅気管切開

や人工呼吸、経管栄養管理などを要するよ

うな後遺症を伴うことも稀ではない。 

 

 

 

図 １ 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

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

ア、先天性嚢胞性肺疾患、先天性声門下狭

窄症/先天性気管狭窄症、頚部・胸部リンパ

管腫・リンパ管腫症、肋骨異常を伴う先天

性側弯症に関するデータベースが構築さ

れ、これらのデータベースの解析によって、

呼吸器系の先天異常疾患の実態が明らか

となってきた。 

本研究の目的は、かかる呼吸器系先天異

常疾患に対して、学会や研究会と連携しな

がら（図１）診療ガイドラインを整備し、

長期的なフォローアップ体制を構築して

小児から成人への移行期医療を支援する

とともに、AMED研究班や難病拠点病院、患

者会などと連携して研究を推進し、患者の

QOL 向上に資する適切な診療体制を構築す

ることである（図２）。 
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図 ２ 
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Ｂ．研究方法 

１．研究体制 

本研究では呼吸器系の先天異常疾患とし

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について、研究分

担者がそれぞれの疾患の統括責任者とな

り研究を遂行した（図３）。 

 

 

 

図 ３ 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 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、資料 1-1 に記載した

研究協力者の参加を得た。（資料１−１） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

研究体制

先天性
横隔膜ヘルニア

（294）

呼吸器系先天異常疾患 研究班

先天性
嚢胞性肺疾患
（小慢疾患）
（CPAM）
(肺分画症)
（気管支閉鎖）

先天性声門下狭窄/
先天性気管狭窄

（330）
（その他,咽頭狭窄
/喉頭狭窄）

研究代表者：臼井規朗

研究事務局
研究の総括

研究分担者
永田公二(責任者)
早川昌弘
奥山宏臣
板倉敦夫
照井慶太
甘利昭一郎
臼井規朗

ほか研究協力者

研究分担者
黒田達夫（責任者）
廣部誠一
渕本康史
松岡健太郎
野澤久美子

ほか研究協力者

研究分担者
守本倫子（責任者）
前田貢作
肥沼悟郎
二藤隆春

ほか研究協力者

Ｖ

頚部・胸部リンパ
管腫・リンパ管腫症

データセンター

リンパ管疾患
情報ステーション

研究分担者
藤野明浩（責任者）
小関道夫
平林 健

ほか研究協力者

データセンター

大阪大学 REDCap

Ｖ

肋骨異常を伴う
先天性側弯症
（273）

研究分担者
渡邉航太（責任者）
中島宏彰
小谷俊明
鈴木哲平
山口 徹

ほか研究協力者

研究分担者：佐藤泰憲

生物統計学助言・指導

日本脊柱変形協会

レジストリー
システム
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２．研究方法 

本研究では、呼吸器系の先天異常疾患と

して 5 つの疾患（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）の進捗が異なるため、

疾患毎に責任者を置き、疾患グループに分

かれて分科会を形成し、以下の研究活動を

行った。 

1) 新生児先天性横隔膜ヘルニア診療ガイ

ドラインの改訂 

初版の新生児先天性横隔膜ヘルニア（CDH）

診療ガイドラインでは、令和 2 年度より改

訂作業を行うこととなっていた。Minds の

『診療ガイドライン作成マニュアル 2017』

を参考に、ガイドライン事務局、ガイドラ

イン統括委員会７名、ガイドライン作成グ

ループ（リーダー1名、サブリーダー5名、

メンバー25 名）、システマティックレビュ

ー（以下、SR）チーム 15名、外部評価委員

2名を選出した。 

CDH グループ web 会議で推奨策定方法に

ついて議論したのち、ガイドライン作成グ

ループリーダー・サブリーダー会議におい

て推奨作成方針を確認した。ガイドライン

の推奨草案から修正 Delphi 法を用いて推

奨文を決定する事として、関連学会に推奨

会議の案内文を送付し、修正 Delphi 法第 1

ラウンドを実施した。推奨策定会議ならび

に修正 Delphi 法第 2 ラウンドを実施した

のち、外部評価を依頼するとともに、パブ

リックコメントを募集して最終化を行っ

た。 

2) 先天性横隔膜ヘルニアの症例登録制度

確立とエビデンスの創出 

日本先天性横隔膜ヘルニア研究グループ

では、Research Electronic Data Capture

（以下、REDCap）を用いた症例登録制度を

確立し、2006 年の出生例から現在までの症

例を登録している。2017 年以降は前向き研

究として症例登録を行っているが、今年度

は引き続き症例登録を継続し、登録データ

を利用して質の高い科学的根拠を創出する

ため、いくつかの統計解析を行って新たな論

文を執筆・投稿した。 

3) 先天性横隔膜ヘルニアの患者・家族会

に関するアンケート調査 

先天性横隔膜ヘルニアの患者・家族会は

2020 年 5月に自律的に発足した。患者・家

族会の認知度や需要を把握し、今後の活動

を継続的に支援すべく、患者会のニーズに

関して患者・家族へのアンケート調査を実

施した。日本先天性横隔膜ヘルニア研究グ

ループに所属する 8施設において郵送型ア

ンケート調査を行った。対象は各施設で先

天性横隔膜ヘルニアの治療を行った患者

とその家族とした。郵送後に宛名不明で返

送されたものは郵送数から除外し、返送さ

れたアンケートを集計した。 

4) 先天性横隔膜ヘルニアの国際共同研究 

昨年までに2011～2015年分を送付してい

たが、今年度は 2016～2020 年分の日本先

天性横隔膜ヘルニア研究グループのデー

タを英文変換して米国の CDHSGに送付した。

データクリーニングに対応したのち、国際

データの送付を受けた。大阪大学が担当し

て「気胸発生と横隔膜ヘルニアの予後」に

ついて、九州大学が担当して「有嚢性横隔

膜ヘルニアと予後の関係」について解析を

開始した。 

5) 先天性嚢胞性肺疾患における診療ガイ

ドラインの作成 

ガイドラインの作成にあたっては、MINDS 

2014 年版およびその後の最新版ガイドライ
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ン作成マニュアルの手順に従った。推奨度は

「することを強く推奨する」、「弱く推奨する

」、「しないことを強く推奨する」、「弱く推奨

する」に分けた。またエビデンスレベルは最

もエビデンスの強い「A」から、症例報告程

度しか見られず最もエビデンスレベルの低

い「D」まで、マニュアルの定義に沿った 4段

階で記述した。 

今年度は①外部評価委員による推奨文・

解説文に対する指摘事項の検討、②公開用

ガイドライン第一稿作成、③パブリックコ

メント収集および渉外活動を行った。2021

年 4 月に開催された第 58 回日本小児外科

学会および、2021 年 10月に開催された日

本小児呼吸器外科研究会で本ガイドライ

ンについて発表し、パブリックコメントを

求めた。学術集会において集められたコメ

ントと併せてガイドライン文案へのフィ

ードバックを行った。 

6) 気道狭窄における診療ガイドラインの

作成 

ガイドライン策定のための方法について

は、成育医療研究センター社会医学教室、

竹原健二部長に臨床研究相談を行い、文献

検索は図書館協会員に依頼し、定期的に助

言を受けた。まず、昨期研究班および AMED

研究班による全国調査の解析結果を勘案

して診療アルゴリズムの再検討を行い、重

要臨床課題を設定した。次に、「喉頭狭窄」、

「気管狭窄」という検索語に「小児」、「先

天性」、などの検索語をかけて、EMBASE や

MEDLINE を用いて網羅的に検索を行った。

2010 年 1月から 2020 年 8 月までの文献を

採用し、SCOPE でとりあげる PICO に基づ

いた明確な CQ を設定した。設定した CQご

との推奨文の概要を設定した上で、ガイド

ライン担当者とは別の 2人によって文献ス

クリーニングを行った。また、システマテ

ィックレビューについてはそれぞれ独立

した 2人で行った。 

7) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

における症例調査研究 

症例調査研究として、本研究班の 3年間の

研究期間に、A「治療後の長期経過に関する

検討」、B「硬化療法後の効果予測に関する研

究」、C「出生前診断・新生児期診断例の検討」

という新たな 3 つの重要臨床課題に対して

研究を行う計画を立てた。課題 Aについては、

長期経過中の合併症のうち最も問題となる

患部の感染（蜂窩織炎）に関する調査研究

を行った。課題Bについては、国立成育医療

研究センターの 147 症例について、診断時

期（出生前、出生直後、その後）別の治

療、予後の差を検討した。課題 Cについ

ては、分担研究者平林が中心となって、過去

に集積した症例データベースを利用し、新生

児の頚部・胸部の気道周囲病変について、気

道確保のタイミングと治療戦略ごとの成績

や予後を検討した。 

8) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

における診療ガイドライン改訂 

2017年に発行した「血管腫・血管奇形・

リンパ管奇形診療ガイドライン 2017」の改

訂作業は、厚生労働科学研究費秋田班にお

いて行われている。ガイドライン改訂にお

いて、本研究班分担者は、前回同様に頚

部・胸部リンパ管疾患に関する部分、すな

わちCQの、「縦隔内で気道狭窄を生じてい

るリンパ管奇形（リンパ管腫）に対して効

果的な治療法は何か？」「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？」「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？」「難治性の乳び胸
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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？」の 4つを担当することとなっ

た。 

9) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

に関する社会への情報還元 

これまで 3 回行ってきた「小児リンパ管

疾患シンポジウム」に引き続き、今年度は

10月に「第 4 回小児リンパ管疾患シンポジ

ウム」をオンライン開催した。 

10) シロリムス治験への協力 

リンパ管疾患に対してmTOR阻害剤であるシ

ロリムスの内服治療が有効であるとされる。

AMED臨床研究治験推進研究事業「複雑型脈管

異常に対するシロリムス療法確立のための

研究」において2017年から治験が開始され、

2019年に終了した。2019年からはシロリムス

の顆粒剤の治験が開始されたため、治験にお

ける対照および候補者の選択に、これまで本

研究班で構築してきたリンパ管疾患患者の

データベースを利用するという形で協力し

た。 

11) 先天性側弯症に関するデータベース

への症例データの追加 

日本脊柱変形協会（認定NPO)のレジストリ

ーシステムを使用して、全国小児側弯症治

療主要15施設から、手術時18歳未満の小児

側弯症手術例（肋骨異常を伴う先天性側彎

症の症例を含む）を網羅的に収集し、手術

701件、321例の登録が完了していた。令和

3年度は、さらに2018～2020年の症例データ

を追加収集した。 

調査項目は、施設、手術日、手術時年齢、

 術前因子、診断、sagittal modifier、後

弯症、術前Cobb角、術後Cobb角、術前後弯

角、術後後弯角、性別、身長(㎝)、体重(k

g)、精神発達遅滞、アトピー性皮膚炎、並

存症、常用薬、TP(g/dl)、Alb(g/dl)、Hb、

Hct、CRP、ASA class、歩行能力、膀胱障害、

手術因子、術前ハロー牽引、術中ハロー牽

引、術式、手術時間(分)、術中出血量(ml)、

同種輸血、輸血、固定範囲(UIV)、固定範囲

(LIV)、固定椎間数、骨盤固定、骨切り(あ

り)、骨切り範囲、抗菌薬、投与タイミング、

使用回数、使用期間、希釈イソジン液洗浄、

VCM創内散布、抗菌薬コート吸収糸、皮膚表

面接着剤、術後因子、ドレーン留置、留置

期間、合併症、呼吸器合併症、呼吸抑制、

呼吸抑制、肺炎/無気肺、肺炎/無気肺、画

像判定(肺炎-胸水)、消化管合併症、Subca

tegory、イレウス、心血管合併症、血行動

態、血行動態、深部静脈血栓、画像判定(深

部静脈血栓)、神経系合併症、運動/感覚機

能低下、硬膜損傷/髄液漏、硬膜損傷/髄液

漏、泌尿器系合併症、創部縫合不全、創部

縫合不全細分、SSI(浅層)、SSI(浅層)、起

炎菌、instrumentation failure(IF)、画像

判定(IF)、精神神経系合併症、眼合併症、

眼合併症(詳細)、術中大量出血、unintend

ed return to OR、unintended return to 

ORの原因、その他特記事項とした。データ

の収集に当たっては、各施設の倫理委員会

の承認を受け、個人情報を匿名化して収集

を行った。 

12) 先天性側弯症に関する診療ガイドラ

インの策定 

研究責任者、分担研究者と討議の上、令和

2年度に案として設定していた診療ガイド

ラインの8つのbackground question（BQ）

と、13のclinical question（CQ）を今年度

に正式決定した。これら21個のBQ・CQに関

して、文献検索、文献内容の検討、推奨文

の作成を行った。 
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（倫理面への配慮） 

症例調査研究においては、研究対象者の

プライバシー保護のために、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。本研究はいず

れも介入を行わない後方視的あるいは前

方視的観察研究であるが、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。前方視的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。 

 

【倫理審査委員会等の承認年月日】 

先行研究ですでに終了した疾患別の観察

研究については、過去の研究報告書に記載

した。現在も症例登録制度を研究に利用し

ている『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』については、2016

年 11月 8 日 承認番号 16288（大阪大学医

学部附属病院）、2016年 11月 24 日 承認番

号 952-3（大阪母子医療センター）の承認

を得た。また、『リンパ管腫に関する調査研

究 2015』については承認番号：596（国立成

育医療研究センター）および承認番号：

20120437（慶應義塾大学医学部）にて承認を

得た。先天性側弯症の症例登録を行った『日

本脊柱変形協会のレジストリー』について

は、2009年 6 月 22日に承認番号：20090042

（慶應義塾大学）にて承認を得た。『新生児

先天性横隔膜ヘルニアの患者会・家族会に

対するニーズに関する研究』については、

2020 年 10月 21日に承認番号：2020-464（九

州大学）にて承認を得た。 

 

Ｃ．研究結果 

1) 新生児先天性横隔膜ヘルニア診療ガイ

ドラインの改訂 

令和 3 年 4 月にガイドライン作成グルー

プ会議を開き方向性を検討した。5 月には

システマティックレビュー全体の進捗状

況を確認した。また、6 月に開催した第 1

回 CDHグループweb会議で推奨策定方法に

ついて議論した。 

推奨文作成に関しては、6 月に開催したガ

イドライン作成グループリーダー・サブリ

ーダー会議をにて方針を確認した。ガイド

ラインの推奨草案から修正 Delphi 法を用

いて推奨文を策定するため、日本小児外科

学会、日本周産期・新生児医学会、日本新

生児成育医学会へ推奨会議案内を送付し、

8 月に修正 Delphi 法第 1 ラウンドを実施

した。また、8 月に患者・家族会と事前ミ

ーティングを行ったのち、9 月に推奨文策

定会議ならびに修正 Delphi 法第 2 ラウン

ドを実施した。 

最終化に関しては、10 月～11 月の間に

外部評価を依頼するとともに、パブリック

コメントを募集した。公開の最終調整後、

12月 28 日に日本新生児横隔膜ヘルニア研

究グループのホームページにおいて発刊

して、診療ガイドラインの改訂版を公開し

た。 

2) 先天性横隔膜ヘルニアの症例登録制度

確立とエビデンスの創出 

日本先天性横隔膜ヘルニア研究グループ

（JCDHSG）では、REDCap を用いた症例登録

システムを有しているが、今年度は 2006年

の出生例から 2020 年までの出生例 1037 例

の登録を完了した。米国の国際研究グルー

プ CDHSG の調査項目の改変に伴って、

JCDHSGの REDCap登録項目についても改訂
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を行った。登録症例を利用して解析した臨

床研究については、2021 年に英文論文 7編

が採択または掲載された。現在、他に 1編

の英文論文が投稿後の査読審査中である。 

3) 先天性横隔膜ヘルニアの患者・家族会

に関するアンケート調査 

患者・家族へのアンケートは、655通を郵

送し、395通（死亡例 29通含む）の回答を

得た（回収率 60％）。回答があった患児の

平均年齢は 8.9 歳で、回答者は母が 87％と

最多であった。医療的ケアを要する児は

18％、何らかの社会福祉支援を受けている

児は 21％であった。患者・家族会への参加

希望については、「参加したい・ややしたい」

が27％、「参加したい時期があった」が 48％

であった。また、相談したい内容は、「退院

後の経過」が 53％で半数を占めた。患者・

家族会から得たい情報は、「先天性横隔膜

ヘルニアの疾患情報」が 70％と最多で、「先

天性横隔膜ヘルニア治療の方法」が 63％と

続いていた。一方、「他の患者・家族との交

流」を希望する方は 37％に留まった。患者・

家族会の運営参加は、25％以上の方が「興

味がある」と答えた一方で、40％は「興味

があるが運営参加は難しい」と回答した。

また、80％以上の方が本アンケート調査が

行われるまで先天性横隔膜ヘルニア患者・

家族会の存在を知らなかった。 

4) 先天性横隔膜ヘルニアの国際共同研究 

国際データのうち、対象となった 3666例

の症例を用いて、大阪大学小児外科が担当

して、「新生児先天性横隔膜ヘルニアにお

ける気胸の発症状況とその発症要因の解

析」を行い、現在論文を執筆中である。ま

た、対象となった 8251例の症例を用いて、

九州大学小児外科が担当となって、「有嚢

性先天性横隔膜ヘルニアの予後」に関して

解析を行った。 

5) 先天性嚢胞性肺疾患における診療ガイ

ドラインの作成 

外部評価委員から以下の 5 点について指摘

を受けた。①複数肺葉の罹患に関して片側

複数肺葉の罹患と両側複数肺葉の罹患で

治療方針が異なること、②小児嚢胞性肺疾

患のガイドラインとして後天性疾患や腫

瘍性疾患も視野に入れてゆく方向性も今

後検討すること、③広義・狭義の BPFMの定

義によりこれらを全て肺芽異常とするこ

とに齟齬が出るため、本ガイドラインの新

分類の中立性を検討する必要があること、

④気管支嚢胞などその他の疾患の取り扱

いを検討すべきこと、⑤手術時期に関して

乳児期早期と晩期での臨床的な意義が不

明であること。これらの意見に対して、ガ

イドライン作成委員会内で討議し、Delphy

法にて最終的なガイドライン策定方針を

決定した。 

まず②③に対して、今回のガイドライン

は先天性嚢胞性肺疾患を対象とすること、

BPFM については肺葉内肺分画症を伴う狭

義の BPFM とする解釈でまとめることとし

た。さらに①ついては、「複数肺葉に病変が

跨がる症例で病変部の全摘を目指すと、片

肺全摘とせざるを得ない場合」と具体的に

手術の背景を明記する方針となった。また

⑤の至適手術時期については、現時点では

手術の至適時期を限定する十分な根拠が

ないため、ガイドラインでは「乳児期後半

」という広い範囲の時期としたうえで、今

後のガイドライン改訂における重要検討

事項として記録を残す方針となった。同様

に、④の気管支嚢胞についても現時点では、

これ以上詳細に分類できないため、ガイド

ライン内では詳細な推奨が不可能であり、
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今後の継続検討事項とすることとした。 

ガイドライン策定の基本的な考え方として、先

天性嚢胞性肺疾患を巡る疾患概念の歴史的

変遷や分類上の問題点などを SCOPE の冒頭

で記述した。また、ガイドラインの作成方針

として、本邦の医療体制や診療事情に配慮し

たものであるとともに、国内外の先端的知見

をも盛り込むこと、患者の安全性ならびに潜

在的な利益・不利益のバランスを判断して作

成していることを明記した。あわせて本診療

ガイドラインは標準的な指標を提示した

参考資料であり、実際の診療における担当

医師の裁量を規制するものではないこと、

本診療ガイドラインが排他的に本疾患に

関する唯一最善の診療を規定するもので

はなく、本診療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

の目的より逸脱していることを明記した。 

2021 年 4 月に開催された第 58 回日本小児

外科学会と 2021 年 10月に開催された第 31

回日本小児呼吸器外科研究会において、先天

性嚢胞性肺疾患ガイドラインについてのパ

ブリックコメントや色々な領域の専門家か

らの意見が集められた。現時点では十分な推

奨の科学的根拠がない至適手術時期や胸腔

鏡下手術、区域切除の是非に関しては、現ガ

イドラインでは推奨をおかない事が説明さ

れた。また、先天性嚢胞性肺疾患の疾患概念

や分類に関しては、大きな嚢胞を形成する

CPAM 1型で嚢胞壁の Ras 遺伝子変異が報告

され、がん化との関連が示唆される一方で、

CPAM 2 型は本課題における研究成果により

中枢側の気道の閉塞による一連の発生異常

に近いものと考えられつつあることが説明

された。また小さな嚢胞からなる CPAM 3型

は、CPAM 1型、CPAM 2型とは臨床像が大き

く異なっており、肺・気管支の発生停止の段

階により異なる病型が生じるとするStocker

の説明には十分な科学的根拠が無いことが

説明された。そこで、現ガイドラインでは

Stockerの概念を採用するものの、疾患の概

念や分類の確立に関して、今後のガイドライ

ン改訂作業において、継続的に検討してゆく

必要性があることが明らかにされた。 

6) 気道狭窄における診療ガイドラインの

作成 

MEDLINE および EMBASE を用いて検索を行

った文献数は「喉頭狭窄」1012 件、「気管

狭窄」1257件であったが、一次スクリーニ

ングを行った結果、採択された文献数は

「喉頭狭窄」378 件、「気管狭窄」591件と

なった。喉頭狭窄症に関する CQ ごとの採

用文献数は以下の通りとなった。 

CQ1.  喉頭狭窄症の原因・リスク因子は

なにか？ （66 件） 

CQ2. 喉頭狭窄の臨床症状の重症度 カニ

ューレ抜去可能な適応はどのように判断

するか？（50件） 

CQ3. 喉頭狭窄症の診断にはどのような検

査が必要か？ （50件） 

CQ4. 喉頭狭窄症の治療において、内視鏡

手術や内視鏡下バルーン拡張術の適応は

何か？（84 件） 

CQ5. 喉頭狭窄症の治療にLTRや PTCRはど

の程度有効か？（86 件） 

CQ6. 気管切開は必要か？また何歳まで手

術が回避できれば、外科的治療の必要性が

ないと考えられるか。（39 件） 

CQ7. 喉頭狭窄症の治療は何歳が適してい

るか？また適応、不適応は何か？ （39 件） 

これらの文献に基づき、喉頭狭窄症の各

CQ に対する推奨文案を作成した。 

また、先天性気管狭窄症に関する CQごと

の採用文献数は以下の通りとなった。 
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CQ1. 先天性気管狭窄症の原因と疫学に

ついて（90件） 

CQ2. 先天性気管狭窄症の臨床症状の特

徴は 

CQ3. 先天性気管狭窄症の確定診断に必要

なモダリティは？（87件） 

CQ4. 先天性気管狭窄症の臨床分類は？重

症度分類は？ 

CQ5. 先天性気管狭窄症に対する治療戦略 

（外科治療を行うべき症例はどのように

選択するか？）（179 件） 

CQ6. 先天性気管狭窄症の長期予後（64 件） 

これらの文献に基づき、先天性気管狭窄症

の各 CQ に対する推奨文案作成の方針を検

討した。 

7) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

における症例調査研究 

課題 Aについては、前回調査（2015年）

からの経過を確認するものとして準備を開

始したが本年度は実施できなかった。そこ

で、長期経過中に最も問題となる患部の感

染（蜂窩織炎）に関する調査研究を行っ

た。蜂窩織炎の発症は、夏季が約 40％を占

めて有意に多く（p<0.05）、秋季に最も少

なかった。ただし、入院日数は季節間で差

がなく、蜂窩織炎の重症度と発症季節には

関連性がないと考えられた（p=0.97)。 

課題Bについては、手術療法もしくはその

他の治療法とのコンビネーションにおける

硬化療法の役割と適応を再考するもので、

国立成育医療研究センターの 147症例につ

いて調査を行ったところ、診断時期によ

る明らかな治療戦略の違いや予後の差が

認められた。出生後発症例の方が出生前

診断例より経過が良い傾向があることが

示された。 

課題 Cについては、2015年の症例データ

ベースを利用して、新生児の頚部・胸部の

気道周囲病変について、気道確保のタイミ

ングと治療戦略ごとの成績や予後を検討し

た。解析結果から、胎児診断例では表在の

症例でも気管切開が必要となる危険性があ

るため、硬化療法の適応に注意しなければ

ならないこと、治療の結果気管切開から離

脱可能な症例があるものの満足のいく結果

ではなく、今後 mTOR阻害薬など新たな治療

法を検討する必要があることが示された。 

8) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

における診療ガイドライン改訂 

4つの CQ、すなわち、①縦隔内で気道狭窄

を生じているリンパ管奇形（リンパ管腫）

に対して効果的な治療法は何か？ ②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？ ③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？ ④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？ について、現在シ

ステマティック・レビューが終了し、推

奨文の確定作業中である。2022 年度内に

改訂版が出版される見込みである 

9) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症

に関する社会への情報還元 

今年度は 10月に「第 4 回小児リンパ管疾

患シンポジウム」をオンライン開催した。

シンポジウムでは、新しい治療薬や漢方薬

についての最新情報や小児慢性特定疾患に

関する説明など、主に患者・患者家族向け

の内容で発信を行った。終了後、1ヵ月間の

後日配信も行った。本シンポジウムはメデ

ィアにも取り上げられて、日本医事新報に

掲載されてた。 

ホームページ「リンパ管疾患情報ステーシ
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ョン（http://lymphangioma.net）」は、現

在アクセス数が 76万件を超え、「リンパ管

腫」、「リンパ管奇形」、「リンパ管」等

の検索語で常に上位に検索されるページと

して広く一般に利用されている。今年度は

10月に薬事承認された「シロリムス関連ペ

ージ」と「患者さん体験ページ」を新たに

追加した。 

10) シロリムス治験への協力 

シロリムス治験については、2021 年 9 月

末に対象疾患の難治性リンパ管疾患（リ

ンパ管腫、リンパ管腫症、ゴーハム病、

リンパ管拡張症）への適応拡大が承認さ

れた。有害事象として、口内炎、ざ瘡様

皮膚炎、下痢は半数以上に認められた。

Grade３の有害事象として、皮膚感染、肺

炎、貧血、高トリグリセリド血症、腹部

膨満、口内炎、急性肝炎、ざ瘡様皮膚

炎、疼痛及びγ－グルタミルトランスフ

ェラーゼ増加が 1〜2 例に認められた。現

在、顆粒剤の医師主導治験が行われてお

り、2022 年度中に薬事承認申請されるこ

とを見込んでいる。また皮膚病変に対し

てはゲル剤の適応拡大が検討され、2021

年 12月より多施設共同、プラセボ対照、

二重盲検、無作為化、並行群間比較医師

主導第 II 相治験が開始されている。 

これらの研究に対しては、本研究班のデ

ータベースを利用した患者リクルートが

行われている。また本剤の使用開始に伴

って新たな多施設共同介入研究の計画を

検討し、2022 年 4 月の開始に向けて臨床

研究推進部と準備中である。 
11) 先天性側弯症に関するデータベース

への症例データの追加 

日本脊柱変形協会（認定NPO)のレジストリ

ーシステムには、今年度2018～2020年の99

例、手術280件が新たに追加登録され、合計

420例、手術981件となった。これらのデー

タベースを利用した解析研究として、2編の

論文が英文雑誌に受理された。創部感染に

ついて：Surgical Site Infection follow

ing Primary Definitive Fusion for Ped

iatric Spinal Deformity: A Multicente

r Study of Rates, Risk Factors, and P

athogens. SPINE掲載。再手術について：I

ncidence and Risk Factors for Unplann

ed Return to the Operating Room Follo

wing Primary Definitive Fusion for Pe

diatric Spinal Deformity: A Multicent

er Study with Minimum Two-Year Follow

-Up. SPINE掲載。 

12) 先天性側弯症に関する診療ガイドラ

インの策定 

8つの background question（BQ）と、13

の clinical question（CQ）は次のような

ものとした。 

第1章 定義・疫学・自然経過  

BQ1 
肋骨異常を伴う先天性側弯症の定
義は何か  

BQ2 発症の原因は？ 
BQ3 自然経過はどのようなものか 

BQ4 
肋骨異常を伴う先天性側弯症の発
生頻度は？ 

BQ5 
肋骨異常を伴う先天性側弯症は呼
吸機能に影響を与えるか？ 

BQ6 
肋骨異常を伴う先天性側弯症はQO
Lや運動機能に影響を与えるか？ 

第2章 診断・評価 
BQ7 診断するために有用な病歴  

BQ8 
診断するために有用な検査、診察
所見は何か 

第３章 保存療法 

CQ1 
装具治療は有効か/ギプス治療は
有効か 

CQ2 
治療開始は至適時期は？（早い方
（いつ）が良いのか？） 

CQ3 運動療法/物理療法は有効か 
第4章 手術療法  

CQ4 
手術療法の手術とそれぞれの意義
は何か 

CQ5 肋骨異常を伴う先天性側弯症に対
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するそれぞれの術式の優劣は？ 

CQ6 
肋骨異常を伴う先天性側弯症に対
する手術療法は自然経過や保存療
法よりも有用か  

CQ7 
肋骨異常を伴う先天性側弯症に対
する手術療法の手術適応、年齢は
明らかか？ 

CQ8 手術療法の合併症と予後不良因 

CQ9 
体内インプラントの安全性および
成長に与える影響は何か 

CQ10 
成人期の肋骨異常を伴う先天性側
弯症に対する手術療法は有用か  

第5章 手術治療の長期予後  
CQ11 長期的に成績は 

CQ12 
術後の後療法は治療成績を改善さ
せるか 

CQ13 
治療終了の目安と体内インプラン
トの除去の必要性は 

 

これら 8つの BQ と、13の CQ に対して次

に挙げたキーワードで検索を行い、スクリ

ーニングによって（ ）内の数字の文献を

選択した。 

BQ1 
congenital scoliosis + defini
tion (15) 

BQ2 
congenital scoliosis+patholog
y rib deformity (35) 

BQ3 
congenital scoliosis + natura
l history (81) 

BQ4 
congenital scoliosis + morbid
ity (336) 

BQ5 
"congenital scoliosis" and ("
pulmonary function" or "respi
ratory function")(44) 

BQ6 
"congenital scoliosis" and "Q
uality of life"(18) 

BQ7 
congenital scoliosis + medica
l hisitory(93) 

BQ8 
congenital scoliosis + diagno
sis(1939) 

CQ1 
congenital scoliosis rib defo
rmity concervative treatment
(7) 

CQ2 
congenital scoliosis + conser
vative treatment (53) 

CQ3 
congenital scoliosis rib defo
rmity physiotherapy(3) 

CQ4 
congenital scoliosis rib defo
rmity surgical treatment(104) 

CQ5 
congenital scoliosis + VEPTR 
(59) 

CQ6 Shilla+congenital(8)  

CQ7 
"congenital scoliosis" and su
rgey and indication(34) 

CQ8 
congenital scoliosis + magnet
ic controlled growing rod(3) 

CQ9 
congenital scoliosis rib defo
rmity implant safety(4) 

CQ10 
Adult congenital scoliosis (9
21) 

CQ11 
"congenital scoliosis" and "l
ong-term" and (result or outc
ome)(43) 

CQ12 
congenital scoliosis, after s
urgical treatment(397) 

CQ13 
congenital scoliosis definiti
on(15) 

 

Ｄ．考察 

本研究では、呼吸器系の先天異常疾患と

して 5 つの疾患（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）を対象としているが、

先行研究によってこれらの疾患はいずれ

も発症頻度の低い希少疾患であることが

分かっている。かかる難治性希少疾患では、

患者数が非常に少ないために、本政策事業

を遂行する上で様々な困難を伴うことが

多い。特に本事業では診療ガイドライン作

成が大きな目的の一つであるが、Minds の

『診療ガイドライン作成マニュアル』に忠

実に準拠して診療ガイドラインを作成し

ようとすると、エビデンスレベルのより高

い論文を数多く集積することが必要とな

る。しかし、希少疾患においてはエビデン

スレベルの高い論文を得ることは極めて

困難である。そこで、気道狭窄や先天性側

弯症に対する診療ガイドラインでは、EBM

の考え方を可能な限り遵守をしつつも、現

実的な診療ガイドライン（または診療ガイ

ド）の作成となるように留意して CQ の作

成を行い、それに対する文献検索について

も、CQ が解決できることを目標として現実
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的に対応した。 

先天性横隔膜ヘルニアの診療ガイドライ

ン改訂にあたっては、初版からの 5 年間の

間に国際的にも質の高い臨床研究が報告

されており、新たな統計手法やサブグルー

プ解析を用いた検討がなされている事が

明らかになった。今回の改訂では、患者・

家族会にも参加していただき、ガイドライ

ンにおける意思決定過程に患者・家族の希

望を取り入れることができた。また、先天

性嚢胞性肺疾患の診療ガイドライン作成

にあたっては、関連学会において公開され

てガイドラインに対する活発な議論が行

われた。多くの重要な指摘が集積され、現

段階で確立できない問題や、科学的根拠の

得られていない問題が数多く明確となっ

た。次年度にガイドラインが完成する予定で

あるが、同時に次回のガイドライン改訂向け

て更なる科学的検討が必要になると考えら

れた。 

診療ガイドラインを作成する上で、既存

の論文にエビデンスレベルの高いものが

少ないことを嘆いているだけでは問題は

解決せず、自ら高いレベルのエビデンスを

創出することが必要となる。本研究班でも、

先天性横隔膜ヘルニア疾患グループでは、

より高いレベルのエビデンスを構築する

ことを目的に症例登録システムを構築し、

1,037 例を集積して多施設共同臨床研究を

行っている。それにより今年度もエビデン

スレベルの比較的高い論文7編発表するこ

とができた。また、肋骨異常を伴う先天性

側弯症疾患グループでも、日本脊柱変形協

会のレジストリーシステムを使用したデ

ータベースを充実させ、先天性側弯症の症

例を計 420 例、手術 981件集積した。これ

らについて解析を行い、エビデンスレベル

の比較的高い論文2編発表することが可能

となった。 

患者・家族と研究班の関係においては、今

回先天性横隔膜ヘルニアグループが患者・

家族会との交流としてアンケート調査を

行い、頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管症

グループが市民公開講座を継続開催した。

先天性横隔膜ヘルニアの患者・家族のアン

ケート調査から、患者・家族の多くはこの

ような会に参加したいと感じる時期があ

り、半数以上が疾患に関する情報や、治療

方法を知りたいと望んでいることが明ら

かとなった。患者・家族会側からだけでは

なく、医療者や関連学会側からも患者・家

族に継続的に情報提供を行っていく必要

があることが明らかとなった。その意味で

も、頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管症グ

ループが継続開催している市民公開講座

は情報発信の方法として参考になると考

えられた。患者・家族からの要求の声は高く、

情報提供と交流ということにおいて非常に

有意義であることが医療者・患者双方におい

て確認されており、今後も継続して行うこと

が有効と考えられた。先天性横隔膜ヘルニア

疾患グループではホームページの稼働が開

始されたが、患者・家族会のホームページ

とのリンクなどを通じて、今後患者や家族

との繋がりが強化されることも期待され

る。患者・家族会は、診療ガイドラインの

意思決定過程に患者や家族の声を反映さ

せるためにも重要で、患者・家族会への支

援や連携は今後の課題と思われる。 

患者数が少ない希少疾患では、少数の患

者が様々な施設に分散する傾向があり、長

期フォローアップ体制の確立や小児から

成人への移行期医療の支援にも支障を来

す可能性が考えられる。患者の QOL 向上に
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資する適切な診療体制を構築するために

は、今後患者の集約化を始め、様々な工夫

が必要と考えられた。 

 

Ｅ．結論 

本研究事業が対象とする呼吸器系の先天

異常疾患、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

伴う先天性側弯症に対しては、今後さらな

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

ベルを高めるとともに、社会保障制度を充

実させながら、患者・家族会との連携を図

り、市民への啓蒙活動を継続しながら患者

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。 

 

 

Ｆ．健康危険情報 

総括研究報告書・各分担研究報告書を含め

て、該当する健康危険情報はない。 
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(2021) 53(2): 211-217 
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20) 藤野明浩:小児リンパ管疾患に対する

最近の研究. 日本小児放射線学会雑
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S, Noguchi K, Kanayama T, Tomita 
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２． 学会発表 

1) 照井慶太，他．「先天性横隔膜ヘル

ニアに対するECMO治療の限界に関す

る検討」第58回日本小児外科学会学

術集会，東京, hybrid開催 4/28-30, 

2021,  

2) 寺川由美．「患者・家族会立ち上げ

の経験 わが子が先天性横隔膜ヘル

ニアと診断されて」 第68回日本小

児保健協会学術集会，沖縄, web開催 

2021 6/18-20 

3) 川西陽子、他．出生前診断された先

天性横隔膜ヘルニアの至適分娩時期

の検討．日本周産期・新生児医学会

学術集会，宮崎, hybrid開催 7/11-

13, 2021,  

4) 黒田達夫：成育医療の中の小児外科 

第58回日本小児外科学会 横浜 

2021.4 

5) 黒田達夫,渕本康史、野澤久美子、

他：先天性嚢胞性肺疾患に対する新

規診療ガイドライン作成 第58回日

本小児外科学会 横浜 2021.4 
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6) 黒田達夫：先天性嚢胞性肺疾患に対

する新規診療ガイドライン作成 第

31回日本小児呼吸器外科研究会 東

京 2021.10 

7) 野澤久美子：先天性嚢胞性肺疾患診

療ガイドラインの紹介-画像診断- 

第31回日本小児呼吸器外科研究会 

東京 2021.10 

8) 松岡健太郎：先天性嚢胞性肺疾患診

療ガイドラインの紹介-病理診断関連

- 第31回日本小児呼吸器外科研究会 

東京 2021.10 

9) 渕本康史：先天性嚢胞性肺疾患診療

ガイドラインの紹介-外科治療- 第

31回日本小児呼吸器外科研究会 東

京 2021.10 

10) 黒田達夫：先天性嚢胞性肺疾患に対

する外科治療ガイドライン 第31回

日本小児呼吸器外科研究会 東京 

2021.10   

11) 小林久人, 小栗沙織, 肥沼悟郎, 高

橋孝雄: 気管チューブ先の方向変化

による左右肺への気流分布の変化 

計算流体力学による解析. 第122回日

本小児科学会学術集会，神戸，

2020.8.21 

12) 守本倫子：小児の声門下狭窄．小児

耳鼻咽喉科学会 臨床セミナー、12

月1日 高知 

13) 守本倫子：小児の声門下狭窄．喉頭

科学会 シンポジウム２ 3月5日 

東京 

14) 守本倫子：声門下狭窄．第34回日耳

鼻秋季大会 11月7日 大阪 

15) ⾼橋正貴, 藤野明浩, 松岡健太郎, 
野坂俊介, 宮坂実⽊⼦, ⼩関道夫, 
⿊⽥達夫, 上野滋, 義岡孝⼦, 出家
享⼀, 梅澤明弘, ⾦森豊：リンパ管
疾患の病理学的な嚢胞形態の検討. 
第58回⽇本⼩児外科学会学術集会 
横浜,2021.4.28 

16) ⼩関道夫：乳児⾎管腫治療における
Children Firstの実践.第124回⽇本
⼩児科学会学術集会,WEB.2021.4.17  

17) ⼩関道夫：リンパ管腫、⾎管腫.第36
回⽇本⼩児外科学会卒後教育セミナ
ー,WEB,2021.5.1 

18) 平林 健,斎藤 傑,⼩林 完,⽊村俊郎,
袴⽥健⼀：頚部リンパ管腫気管切開
症例の検討 最近の5例から得られた
気道管理のピットフォール.第58回⽇
本⼩外科学会学術集会 横浜,オンデ
マンド 2021.5.14〜5.28 

19) 藤野明浩：嚢胞状リンパ管奇形（リ
ンパ管腫）の発⽣と進展に関する臨
床的考察. 第45回⽇本リンパ学会, 
シンポジウム２「発⽣遺伝学と形態
学からリンパ管異常症を診る」, WEB
開催,  2021.6.4 

20) ⼩関道夫,安江志保, 遠渡沙緒理, 清
島真理⼦, ⼤⻄秀典：乳児⾎管腫患
者家族のQOL調査の妥当性検討および
前⽅視的解析.第45回⽇本⼩児⽪膚科
学会学術⼤会,東京,2021.7.4 

21) 上野 滋, 藤野明浩, ⽊下義晶, 岩中
督, 森川康英, ⼩関道夫, 野坂俊介, 
松岡健太郎, ⾅井規朗, 渡辺稔彦,⼩
児呼吸器形成異常・低形成疾患に関
する実態調査および診療ガイドライ
ン作成に関する研究班(⾅井班)：頭
頚部リンパ管腫の診断と治療 頭頚
部および縦隔に及ぶリンパ管腫に対
する気管切開の適応について 全国
調査結果から. 第16回⽇本⼩児⽿⿐
咽喉科学会総会学術集会シンポジウ
ム５・⼤阪, 2021.7.9 

22) ⼩関道夫：難治性リンパ管疾患に対
するシロリムス療法(シンポジウム).
第16回⽇本⼩児⽿⿐咽喉科学会総会,
⼤阪, 2021.7.9 

23) 藤野明浩, ⾼橋正貴, 加藤源俊 :頭
頚部リンパ管腫の診断と治療 リン
パ管腫(嚢胞状リンパ管奇形)の発⽣
と治療.第16回⽇本⼩児⽿⿐咽喉科学
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会総会学術集会シンポジウム５・⼤
阪, 2021.7.9 

24) 藤野明浩：講義７「リンパ管奇
形」.(第17回⽇本⾎管腫⾎管奇形学
会学術集会)第12回⾎管腫⾎管奇形講
習会, 岐⾩・WEB参加,2021.10.2 

25) ⼩関道夫：難治性⾎管腫⾎管奇形に
対する新しい分⼦標的治療法「シロ
リムス」(市⺠公開講座).第17回⽇本
⾎管腫⾎管奇形学会学術集会,岐
⾩,2021.10.3 

26) ⼩関道夫：難治性リンパ管疾患に対
するシロリムスの有効性及び安全性
を検討する多施設共同医師主導治験
（SILA study）.第17回⽇本⾎管腫⾎
管奇形学会学術集会,岐⾩,2021.10.3 

27) ⼩関道夫：第12回⾎管腫・⾎管奇形
の薬物療法.⾎管腫⾎管奇形講習会.
岐⾩,2021.10.3 

28) Ozeki M: The research for complex 
lymphatic anomalies in Japan 

(LGDA Founderʼs Awards). LGDA/LMI 
International Conference on 

Complex Lymphatic Anomalies.岐
⾩,2021.10.3 

29) ⼩関道夫：新しい治療薬・シロリム
ス療法について.第4回⼩児リンパ管
疾患シンポジウム,WEB,2021.10.17 

30) ⼩関道夫：難治性リンパ管疾患に対
するシロリムス療法(特別講演).第2
回JASMIN研究会,東京,2021.10.23 

31) 藤野明浩：世界初の薬物療法 難治性
リンパ管疾患の治療に新たな選択肢, 
ノーベルファーマ主催「難治性リン
パ管疾患治療の最新動向に関するWeb
セミナー」,WEB開催,2021.10.26 

32) 藤野明浩, ⾼橋正貴, 橋詰直樹, ⼩
林完, 古⾦遼也, 森禎三郎, 狩野元
宏, 渡辺栄⼀路, ⽶⽥光宏, ⾦森 

豊: リンパ管腫（嚢胞状リンパ奇
形）の治療戦略とQOLに関する検討.  

第31回⽇本⼩児外科QOL研究会 川
崎,2021. 11.6 

33) ⼩関道夫：難治性リンパ管疾患の病
態と最新治療．第83回⽇本臨床外科
学会総会,WEB.2021.11.19 

34) ⼩関道夫：⼩児難治性リンパ管疾患
に対するシロリムスへの期待(特別講
演).第63回⽇本⼩児⾎液がん学術集
会,WEB.2021.11.25 

35) ⼩関道夫：Effects of sirolimus 
for localized intravascular 

coagulopathy of slow-flow 

vascular malformations. 第63回⽇
本⼩児⾎液がん学術集会,WEB, 
2021.11.25 

36) ⼩関道夫：難治性リンパ管疾患に対
するシロリムス療法(特別講演). 第3
回⼩児リンパ勉強会,WEB,2021.12.11 

 

２．その他 

1) 第4回小児リンパ管疾患シンポジウム

開催 2021.10.17 WEB開催 

2) HP：リンパ管疾患情報ステーション

http://lymphangioma.net 「シロリ

ムス関連ページ」、「患者さん体験

ページ」新設 

3) 世界初の薬物療法 難治性リンパ管疾

患の治療に新たな選択肢, ノーベル

ファーマ主催「難治性リンパ管疾患

治療の最新動向に関するWebセミナ

ー」,WEB開催, 2021.10.26 講演 

 

Ｈ．知的財産の出願・登録状況 

 なし 



資料１−１

区　　　　分 氏　　名 所　　　　　属　　　　　等　　（所属・部局　部門） 職　　　名

研 究 代 表 者 臼井　規朗 地方独立行政法人大阪府立病院機構大阪母子医療センター 小児外科 診療局長

研 究 分 担 者 永田　公二 九州大学大学院医学研究院　小児外科学分野 助　教

早川　昌弘 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 病院教授

奥山　宏臣 大阪大学大学院医学系研究科　小児成育外科 教　授

板倉　敦夫 順天堂大学医学部・大学院医学研究科　産婦人科学 教　授

照井　慶太 千葉大学医学部附属病院 小児外科 准教授

甘利昭一郎 国立研究開発法人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　師

黒田　達夫 慶應義塾大学医学部　小児外科 教　授

廣部　誠一 東京都立小児総合医療センター 外科 院　長

渕本　康史 国際医療福祉大学医学部　小児外科 教　授

松岡健太郎 東京都立小児総合医療センター 病理診断科 部　長

野澤久美子 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 放射線科 医　長

守本　倫子 国立研究開発法人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 診療部長

前田　貢作 国立大学法人神戸大学 大学院医学研究科 小児外科学分野 客員教授

肥沼　悟郎 国立研究開発法人国立成育医療研究センター 器官病態系内科部呼吸器科 診療部長

二藤　隆春 埼玉医大総合医療センター　耳鼻咽喉科 准教授

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 診療部長

小関　道夫 岐阜大学医学部附属病院 小児科 講　師

平林　　健 弘前大学医学部附属病院　小児外科 准教授

渡邉　航太 慶應義塾大学医学部　整形外科 准教授

中島　宏彰 名古屋大学医学部附属病院　整形外科 病院助教

小谷　俊明 聖隷佐倉市民病院 整形外科 院長補佐

鈴木　哲平 国立病院機構神戸医療センター　リハビリテーション科 部　長

山口　　徹 福岡市立こども病院　整形外科 医　師

佐藤　泰憲 慶應義塾大学 医学部　病院臨床研究推進センター（CTR）生物統計部門 准教授

研 究 協 力 者 田口　智章 福岡医療短期大学 学　長

近藤　琢也 九州大学大学院医学研究院　小児外科学分野 助　教

増本　幸二 筑波大学医学医療系　小児外科 教　授

高安　　肇 筑波大学医学医療系　小児外科 准教授

岡和田　学 順天堂大学医学部　小児外科 非常勤講師

岡崎　任晴 順天堂大学医学部　小児外科 教　授

山本　祐華 順天堂大学医学部　産婦人科 准教授

精　きぐな 順天堂大学医学部　産婦人科 助教

左合　治彦 国立研究開発法人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

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 診療部長

丸山　秀彦 国立研究開発法人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　師

米田　康太 国立研究開発法人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　師

諫山　哲哉 国立研究開発法人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 診療部長

豊島　勝昭 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 新生児科 部　長

岸上　　真 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 新生児科 医　員

川瀧　元良 東北大学病院　婦人科 助　手

呼吸器系先天異常疾患の診療体制構築とデータベースおよび診療ガイドラインに基づいた医療水準向上に関す
る研究班
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漆原　直人 静岡県立こども病院　小児外科 副院長

福本　弘二 静岡県立こども病院　小児外科 科　長

矢本　真也 静岡県立こども病院　小児外科 医　長

伊藤　美春 名古屋大学大学院医学系研究科　小児科学 特任助教

古川　泰三 京都府立医科大学　小児外科 准教授

稲村　　昇 近畿大学医学部　小児科学教室 准教授

内田　恵一 三重大学病院　小児外科 准教授

井上　幹大 三重大学病院　小児外科 講　師

横井　暁子 兵庫県立こども病院　小児外科 部　長

竹内　宗之 地方独立行政法人大阪府立病院機構大阪母子医療センター　集中治療科 主任部長

金川　武司 地方独立行政法人大阪府立病院機構大阪母子医療センター 産科 副部長

望月　成隆 地方独立行政法人大阪府立病院機構大阪母子医療センター 新生児科 副部長

今西　洋介 地方独立行政法人大阪府立病院機構大阪母子医療センター 新生児科 医　長

白石　真之 大阪大学大学院　箕面地区図書館 館　員

遠藤　誠之 大阪大学大学院医学系研究科　産婦人科 教　授

味村　和哉 大阪大学大学院医学系研究科　産婦人科 助　教

川西　陽子 大阪大学大学院医学系研究科　産婦人科 助　教

藤井　　誠 大阪大学大学院医学系研究科保健学専攻 特任助教

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

正畠　和典 大阪大学大学院医学系研究科　小児成育外科 助　教

阪　　龍太 大阪大学大学院医学系研究科　小児成育外科 助　教

荒堀　仁美 大阪大学大学院医学系研究科　小児科（新生児） 助　教

谷口　英俊 大阪大学大学院医学系研究科　小児科（新生児） 助　教

勝又　　薫 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　新生児科 医　師

東　　真弓 京都府立医科大学 小児外科 助　教

横山新一郎 北海道立子ども総合医療・療育センター　小児外科 医　師

古来　貴寛 札幌医科大学 消化器総合、乳腺・内分泌、小児外科 医　師

高橋　正貴 東京大学　小児外科 医　師

小西　健一郎 東京大学　小児外科 医　師

鈴木　啓介 東京大学　小児外科 医　師

柿原　知 東京大学　小児外科 医　師

高見　尚平 東京大学　小児外科 医　師

大山　慧 聖マリアンナ医科大学　小児外科 助　教

梅田　聡 地方独立行政法人大阪府立病院機構大阪母子医療センター 小児外科 医　長

藤井　喬之 香川大学　小児外科 助　教

中村　睦 下関市立病院　小児外科 医　師

増谷　聡 埼玉医科大学総合医療センター　小児科 准教授

田中　水緒 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 病理診断科 医　長

高桑　恵美 北海道大学病院　病理診断科 医　員

下島　直樹 東京都立小児総合医療センター　外科 医　長

狩野　元宏 慶應義塾大学医学部　小児外科 助　教

梅山　知成 慶應義塾大学医学部　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 横浜市立大学・放射線診断学 助　教
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大野　通暢 さいたま市立病院　小児外科 部　長

渡邉　美穂 大阪大学大学院医学系研究科　小児成育外科 助　教

出口　幸一 大阪大学大学院医学系研究科　小児成育外科 助　教

西島　栄治 社会医療法人愛仁会高槻病院 小児外科 小児外科部長

小野　　滋 自治医科大学医学部　小児外科 教　授

岸本　　曜 京都大学医学部　耳鼻咽喉科 特定病院助教

橋本亜矢子 静岡県立こども病院 耳鼻咽喉科 医　長

小山　　一 東京大学医学部　耳鼻咽喉科 助　教

小林　久人 慶應義塾大学医学部　小児科 助　教

小栗　沙織 東京都立小児総合医療センター　呼吸器科 医　師

船田　桂子 国立成育医療研究センター　器官病態系内科部呼吸器科 医　員

玉井　直敬 国立成育医療研究センター　器官病態系内科部呼吸器科 医　員

小河　邦雄 国立成育医療研究センター　政策科学研究部 共同研究員

山崎むつみ 静岡県立静岡がんセンター　医学図書館 図書館員

鈴木　博道 国立成育医療研究センター　政策科学研究部 共同研究員

岩中　　督 東京大学医学部　小児外科 名誉教授

森川　康英 国際医療福祉大学　小児外科 病院教授

野坂　俊介 国立研究開発法人国立成育医療研究センター 放射線診療部 統括部長

上野　　滋 社会医療法人岡村一心堂病院 非常勤医師

木下　義晶 新潟大学大学院　小児外科 教　授

藤村　　匠 NHO埼玉病院　小児科・小児外科 小児外科部長

金森　洋樹 慶應義塾大学医学部　小児外科 助　教

梅澤　明弘 国立研究開発法人国立成育医療研究センター 再生医療センター センター長

出家　亨一 北里大学　一般・小児・肝胆膵外科学 助　教

加藤　源俊 慶應義塾大学医学部　小児外科 助　教

山田　洋平 慶應義塾大学医学部　小児外科 講　師

義岡　孝子 国立研究開発法人国立成育医療研究センター 病理診断部 統括部長

髙橋　正貴 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 医　員

狩野　元宏 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 医　員

沓掛　真衣 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 医　員

小林　　完 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 専門修練医

森　禎三郎 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 医　員

阿部　陽友 杏林大学医学部　小児外科 助　教

山本　裕輝 東海大学医学部　小児外科 講　師

川上　紀明 一宮西病院　整形外科脊椎外科 部　長

山元　拓哉 日本赤十字社!児島赤十字病院　"二整形外科 部　長

出村　　# 金$大学医学部　　整形外科 講　師

%井　栄一 金$大学医&保健研究'&学系&理学研究室 准教授

今(　史郎 名古屋大学大学院　整形外科 講　師

村上　秀樹 岩手医科大学 整形外科 准教授

)田　晴久 福岡こども病院　整形脊椎外科 科　長

渡*　　慶 新潟大学医+学総合病院　整形外科 講　師

,野　-. 国立病院機構神戸医療センター 整形外科 院　長
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/ 0 局 臼井　規朗
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令和 3年 7月 4日 

令和 3年度厚生労働科学研究費補助金：難治性疾患政策研究事業 

 

《呼吸器系先天異常疾患の診療体制構築とデータベースおよび 

診療ガイドラインに基づいた医療水準向上に関する研究》 

 

令和３年度 呼吸系先天異常疾患研究班 第１回班会議 議事録 

 

日 時：令和 3年 7 月 4日（日）10:00～11:30 

開催形式：Web 会議 

WebEx URL: https://osakawomensandchildrenshospital.my.webex.com/ 

osakawomensandchildrenshospital.my/ 

j.php?MTID=m902db2e8f790029897e628bccca6ddac 

WebEx ミーティング番号:  184 593 9555 

 

１ 代表者からの挨拶 

Ø 研究代表者の臼井より、令和 3年度第１回班会議を行うにあたっての挨拶があ

った。 

 

２ 国立保健医療科学院 武村真治先生ご挨拶 

Ø 武村真治先生より、1 年目の評価で遅れている部分に関しては、スピードを上

げて研究を進めればよいとのコメントをいただいた。 

 

３ 今年度の研究計画 

  1) 先天性横隔膜ヘルニア 

Ø 永田公二先生より、2015 年の CDH 診療ガイドラインが今年中に英文で公開され

る予定であること、標準治療プロトコールの英文論文化を予定していることが

説明された。また、その他の論文業績が 9 編公表されたこと、4 編が計画中で

あることが説明された。 

Ø 2015 年の CDH 診療ガイドラインの改訂については、今年 12 月までに発刊予定

であることが説明された。 

Ø REDCap に 1067 例が登録されたこと、CDHSG に日本の 308 例のデータを送付し

たこと、また CDHSG のデータを用いて有嚢性横隔膜ヘルニアと横隔膜ヘルニア

の気胸発生の論文を作成する予定であることが説明された。 

Ø 患者会については、アンケートを実施したためその結果をまとめる予定である

ことが説明された。 



資料 1-2 

 27 

Ø 先天性横隔膜ヘルニア研究グループのホームページを近く公開する予定であ

ることが説明された。 

 

  2) 先天性嚢胞性肺疾患 

Ø 黒田達夫先生より一般公開用の診療ガイドラインの概要案に関する説明があ

った。進捗状況として、2021 年の第 58 回日本小児外科学会学術集会集会で発

表があったこと、発刊後ホームページで公表するほか、東京医学社からも刊行

予定であることが報告された。 

Ø 今後の予定として、2021 年 12 月にパブリックコメントを完了し、2022 年 3 月

末には学会承認が得られる見込みであることが報告された。 

 

  3) 気道狭窄 

Ø 守本倫子先生より気道狭窄の診療ガイド作成の進捗状況に関する説明があっ

た。Mindsからの提言について説明があり、ガイドラインというより診療ガイ

ドを目指して作成する旨の説明があった。 

Ø 喉頭狭窄については、各CQの対象となった論文数が確定したことが示された。

また先天性気管狭窄症については、各 CQ の対象となる論文を検討中であるこ

とが示された。 

Ø 先天性喉頭狭窄について、指定難病として追加申請を予定していることが報告

された。 

 

  4) 頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症 

Ø 藤野明浩先生より 2021 年度の課題に関する説明があった。秋田班とともに行

っている診療ガイドラインの改訂については、当研究班として 5 個の CQ を担

当していること、2022 年 3 月の改訂版完成の予定であることが説明された。 

Ø 症例調査研究に関しては、新生児胸部・頚部リンパ管腫症例 314 例と胎児期リ

ンパ管腫症例 249 例を用いて解析する予定であることが報告された。また、硬

化療法後の効果予測に関する研究を行う予定であることが報告された。 

Ø 小関道夫先生より、シロリムスに関する治験の経過と、近く薬剤承認を得られ

る見込みであることが説明された。 

Ø 10 月 17 日にオンラインで市民参加のシンポジウムを開催予定であることが報

告された。 

 

  5) 肋骨異常を伴う先天性側彎症 

Ø 渡辺航太先生より、2021 年度の計画に関する説明があった。 

Ø 日本脊柱変形協会のレジストリーシステムを使用してデータベースを立ち上
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げたが、このデータの解析により3編の英文論文を執筆したことが報告された。 

Ø 診療ガイドラインについては、CQの設定を完了し文献検索を行っていること、

今後システマティックレビューやメタ解析を行う予定であることが報告され

た。 

 

４ 総合討論 

Ø 永田先生より武村先生に対して、診療ガイドラインを作成する側は、当該疾患

の治療に関する責任を負わなければならないのか？という質問があった。武村

先生より、以前は訴訟の材料になるなどの心配が議論されたこともあったが、

最近では実際にはあまり問題になることは少なく、議論はあまり聞かないこと、

また特に稀少疾患については、各疾患・各患者それぞれに主治医が判断した治

療法が尊重される部分があるため、診療ガイドラインに沿っていないからとい

って必ずしも非難されることはないこと、むしろ、稀少疾患の診療ガイドライ

ンは、診療に関する標準的で適切な方法を普及させることの意味が大きいこと

の説明があった。 

Ø 藤野先生より永田先生に対して、リンパ管疾患では患者会がなかなか自律的に

育たないが、どのように進めればよいかの質問があり、永田先生により先天性

横隔膜ヘルニアについては、出生前・在宅治療を要するような長期フォロー・

患者さんを亡くされたご家族に対するグリーフケアの3つのグループに分けて

活動を考えていることが説明された。 

Ø 永田先生より渡辺先生に対して、遺伝子解析に関する質問があり、側弯症につ

いては、10％ぐらい遺伝子が原因として分かっているものもあるが、現状では

診療レベルで行うというより、研究レベルで網羅的な解析を行っている段階で

あることが説明された。 

 

５ その他・次回班会議について 

Ø 研究代表者より、成果報告書は年末までに提出予定、次回会議は 1 月または 2

月に行う予定 

Ø 各疾患グループでの会議については、成果報告書の作成や研究報告書の作成の

ためにも「議事録」を作成して、添付していただきたいとの依頼があった。 

Ø 武村先生より、成果報告書作成にあたっては、研究を実施していることを示す

必要があるので、まだ未完成でも構わないが、その年度中にできた部分までの

具体的な成果物をつけることが大切であるとのご説明があった。 

Ø 令和 4年度で今回の研究は終了の見込みであるが、今後もこの研究班の継続を

目指すにあたって、研究代表者が若い先生に代替わりしてくことをそろそろ考

慮する必要があることが提案された。 



資料 1-2 

 29 

 

令和３年度 呼吸器系先天異常疾患研究班 
第１回班会議 出席者 

（Webex 参加者 23 名） 

 

 

 

 

国立保健医療科学院 

 武村真治先生   

先天性横隔膜ヘルニア研究グループ 

永田公二先生  九州大学 小児外科  

奥山宏臣先生  大阪大学大学院 小児成育外科  

板倉敦夫先生  順天堂大学 産婦人科  

照井慶太先生  千葉大学大学院 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  

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  

廣部誠一先生  東京都立小児医療センター 小児外科  

渕本康史先生  慶應義塾大学外科学 小児外科（国際医療福祉大学  

松岡健太郎先生 東京都立小児医療センター 検査科  

 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  

気道狭窄研究グループ 

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  

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  

 二藤隆春先生  埼玉医科大学総合医療センター 耳鼻咽喉科  

頸部・胸部リンパ管腫・管腫症 

藤野明浩先生  国立成育医療研究センター 外科  

小関道夫先生  岐阜大学医学部附属病院 小児科  

平林 健先生  弘前大学医学部附属病院 小児外科  

肋骨異常を伴う先天性側弯症 

渡邉航太先生  慶應義塾大学 整形外科  

中島宏彰先生  名古屋大学 整形外科  

鈴木哲平先生  神戸医療センター リハビリテーション科  

山口 徹先生  福岡市立こども病院 整形外科  

生物統計・医学統計 

 佐藤泰憲先生  慶應義塾大学 臨床研究推進センター  

研究代表者兼事務局 

 臼井規朗    大阪母子医療センター 小児外科  
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令和 4年 1月 25 日 

令和 3年度厚生労働科学研究費補助金：難治性疾患政策研究事業 

 

《呼吸器系先天異常疾患の診療体制構築とデータベースおよび 

診療ガイドラインに基づいた医療水準向上に関する研究》 

 

令和３年度 呼吸系先天異常疾患研究班 第２回全体班会議 議事録 

 

 

 

日 時：令和 4年 1月 25 日（火）18:00～19:30 

場 所：Web 会議 

        WebEx URL:  

https://osakawomensandchildrenshospital.my.webex.com/osakawomensandchildrenshospital. 

 

        WebEx ミーティング番号:  2514 597 7874 

        ミーティングパスワード:  0125 

 

 

１ 代表者からの挨拶 

Ø 研究代表者の臼井より、この度の令和 3年度第 2回班会議については、残念ながら

新型コロナ感染の影響でオンライン形式となったが、各研究グループから 2021 年の

研究成果についてご報告していただくようにとの挨拶があった。 

 

２ 国立保健医療科学院 武村真治先生 

Ø 国立保健医療科学院の武村真治先生より、疾患によって進捗の差はあると思われる

が、今年度の研究の進捗状況についてご報告いただくよう挨拶があった。 

 

３ 今年度の各疾患グループの研究成果報告 

1) 先天性横隔膜ヘルニア 

Ø 永田公二先生より、今年度の現在時点での研究成果に関する報告があった。 

Ø CDH 治療標準プロトコールについては、プロトコール前後の治療成績の変化を解

析して学会発表予定であること、診療ガイドラインの英文版がアクセプトされ

たこと、新たに 4 編の英文論文がアクセプトされたこと、AMED 奥山班関連で 3

編の論文が採択されたことが報告された。 

Ø 日本横隔膜ヘルニア研究グループの下に、REEDCap のデータに基づき、循環器・
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長期フォローアップ・DPC とのデータ連携についての 3つのサブグループが作ら

れて、それぞれのテーマに関して研究中であることが報告された。 

Ø 診療ガイドライン改訂版については、産科関連の CQ を 3 つ追加したこと、9 月

に合意形成会議を行い 12 月に改訂版が完成したこと、1 月にホームページ上で

発刊されたことなどが報告された。 

Ø REDCap症例登録については、2020年出生の 1067 例の登録が完了したこと、CDHSG

のデータベースとの整合性を取るため CRF に修正が加えられたことが報告され

た。 

Ø 患者会については、小児科医でもある寺川先生によって2020年に設立されたが、

患者会のニーズに関するアンケート調査が 8 施設によって行われたことが報告

された。 

Ø 九州大学によって先天性横隔膜ヘルニアのホームページの運用が開始されたこ

とが報告された。 

Ø 生体資料データベースについては、九州大学において倫理審査承認を得てパイ

ロット的に研究が開始されたことが報告された。 

Ø 藤野先生よりグループ内での会議の方法と頻度に関する質問があり、ガイドラ

イン改訂については月 1 回のペースでオンライン会議を行っていることが報告

された。 

 

2) 先天性嚢胞性肺疾患 

Ø 黒田達夫先生より、一般公開用の診療ガイドラインについての進捗状況が説明

された。疾患概念と発生学的背景で詳細を説明するようにしているとのことで

あった。 

Ø 和文のガイドラインの初稿については現在ほぼ完成しており、2021 年 5 月の日

本小児外科学会と10月の小児呼吸器外科研究会での報告を通じて問題となった

CPAM II型の解釈等について今後加筆して解説予定であることが説明された。 

Ø 完成後は HP での公表に加えて、東京医学社より刊行を予定していること、英文

のガイドライン（Surg Today）についても初稿を完成していることが報告され

た。 

Ø 2022 度末にはガイドラインに関する全ての予定を完了する見込みであることが

報告された。 

 

3) 気道狭窄 

Ø 守本倫子先生より、気道狭窄の診療ガイド作成の進捗状況に関する説明があっ

た。 

Ø 喉頭狭窄症と気管狭窄症のチームに分かれて、それぞれの臨床課題に対する文
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献を検索し、文献採択基準に基づいて採用文献を決めてから、文献を CQ別に分

類する作業を行った。 

Ø CQ１個につき、2名ずつで分担してアブストラクトテーブルを作成して推奨文案

を作成した。場合によっては、推奨文が理解し易いように CQ の分割を行った。 

Ø 今後の予定として、完成版を作成して 2022 年の 7月には小児耳鼻咽喉科学会に

提出予定であることが説明された。 

Ø 守本先生より「CQ が検索後修正されたので、再度検索しなおす必要はないか、

文献としては2020年までに公表された論文しか集めていないがそれで問題ない

か」との質問があった。照井先生、永田先生、武村先生、臼井より今から文献

検索をやり直すよりは、まずは一度まとめて形にした方がよいとの意見が出さ

れた。 

 

4)  頚部・胸部リンパ管腫・リンパ管腫症 

Ø 藤野明浩先生より、今年度の研究成果に関する説明があった。 

Ø 診療ガイドラインは秋田班で行っている事業であるが、2022 年の改訂では本研

究班で胸部・頚部に関連した 5 つの CQ について担当者別に推奨文を作成中で、

2023 年度中に完成して公表予定であることが説明された。 

Ø 平林 健先生より、症例調査研究については出生前診断症例（149 例）・新生児

症例（169例）について解析を行っており、学会発表と論文執筆の予定であるこ

とが報告された。 

Ø 藤野先生より、シロリムスと硬化療法の比較や併用療法の多施設共同臨床研究

を計画中であることが報告された。 

Ø 2021 年 10 月 17日に完全オンライン形式で市民公開型のシンポジウムを開催し

たことが報告された（150名が参加し、メディアの取材もあった）。 

Ø 小関道夫先生より、シロリムス錠剤の治験結果と、薬剤が 9 月に承認されたこ

とが報告された。また今後、シロリムスの顆粒剤やゲル剤も治験を進めて薬剤

承認を目指していることが説明された。 

 

5) 肋骨異常を伴う先天性側彎症 

Ø 渡辺航太先生より、2021 年度は網羅的データベースへの拡張、その解析による

論文執筆、診療ガイドラインの策定の 3 点を中心に研究活動を行ったことが報

告された。 

Ø データベースシステムの立ち上げについては、日本脊柱変形協会のレジストリ

ーシステムを利用して全国 15 施設が協力して行った。2015 年〜2020 年の手術

症例として 420例に対する 981件の手術の登録が完了したことが報告された。 

Ø 診療ガイドラインについては、CQ を分担して文献検索を行い、現在各 CQ に対す
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る推奨文を作成の段階にある。日本側弯症学会の EOS 委員会に作業を分担・協

力してもらって行っているとのご報告があった。 

Ø CQ の内容によっては、システマティックレビューが困難でナラティブレビュー

になるものもあり、厳密には「診療ガイドライン」というより「診療ガイド」

のような形になる可能性があるとの説明があった。 

 

４ 総合討論 

Ø 渡辺航太先生より、「研究費の使い方として、遺伝子解析や調査のための遺伝子レベル

の解析の用の消耗品費として研究費を用いても問題ないか」との質問があった。武村先

生より、病態解明というより、診断や治療、診療ガイドラインに関わるものであれば遺

伝子解析に関わる消耗品使用は問題ないが、動物実験などの目的には研究費は使えない

との回答があった。安井先生より、研究計画書を逸脱しない範囲で行う分には問題ない

との回答があった。 

 

５ 厚生労働省難病対策課安井秀樹先生よりのコメント 

Ø 難病対策課の安井秀樹先生より、日頃難病行政・厚生労働業績に協力いただいているこ

との感謝が述べられた。 

Ø 今年度、難病と小慢の合同委員会の意見書が取りまとめられて、難病法の改正に向けて

進んでいることのご説明があった。また、指定難病検討委員会では、新規の難病の追加

や既存の難病の診断基準のアップデートが検討中であることのご説明があった。 

 

６ その他 

Ø 研究代表者の臼井より、令和 4年度終了後もこの事業が引き続いて行われることの期待

が述べられ、その際には研究代表者についても次の世代に引き継いでいただくことを考

えているとの発言があった。 

 

以上 

文責：臼井規朗 
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令和３年度 呼吸器系先天異常疾患研究班 
第２回全体班会議 Webex 出席者 

（Web 参加者 24 名） 

 

 

厚生労働省難病対策課 

 安井秀樹先生 

国立保健医療科学院 

 武村真治先生 

先天性横隔膜ヘルニア研究グループ 

永田公二先生  九州大学 小児外科 

早川昌弘先生  名古屋大学医学部附属病院 新生児科 

奥山宏臣先生  大阪大学大学院 小児成育外科 

板倉敦夫先生  順天堂大学 産婦人科 

照井慶太先生  千葉大学大学院 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 

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 

廣部誠一先生  東京都立小児医療センター 小児外科 

渕本康史先生  慶應義塾大学外科学 小児外科（国際医療福祉大学） 

松岡健太郎先生 東京都立小児医療センター 検査科 

 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 

気道狭窄研究グループ 

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 

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 

 二藤隆春先生  埼玉医科大学総合医療センター 耳鼻咽喉科 

頸部・胸部リンパ管腫・管腫症 

藤野明浩先生  国立成育医療研究センター 外科 

小関道夫先生  岐阜大学医学部附属病院 小児科 

平林 健先生  弘前大学医学部附属病院 小児外科 

肋骨異常を伴う先天性側弯症 

渡邉航太先生  慶應義塾大学 整形外科 

中島宏彰先生  名古屋大学 整形外科 

山口 徹先生  福岡市立こども病院 整形外科 

生物統計・医学統計 

 佐藤泰憲先生  慶應義塾大学 臨床研究推進センター 

研究代表者兼事務局 

 臼井規朗    大阪母子医療センター 小児外科 

 

 


