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Ａ．研究目的 

 先天異常モニタリング・サーベイランス

は母児の健康を監視するシステムとして多

種多様な先天異常発生要因に関する探索解

析調査が基本となる。ヒトには先天異常が3

－5％の頻度で発生するといわれており、そ

の原因も不明のものが多い。先天異常の発

生状況を継続的に定点監視し、何らかの変

動を早期に感知し、分析を行い、危険因子を

見極めた場合には警告を発するシステムが

先天異常モニタリング・サーベイランスシ

ステムであり、母児の健康維持や健康政策

上きわめて重要である。本研究は、この役割

を果たすことが主な目的である。さらに、2

011年に発生した東日本大震災や福島第一

原子力発電所の事故影響も含め、我が国に

多く見られる先天異常の疫学的検討を全国

レベルで行い、さらに神経管閉鎖障害発生

動向や葉酸摂取に関する教育啓発などの検

討も行う。 

Ｂ．研究方法 

 全国規模モニタリングを日本産婦人

科医会先天異常モニタリング調査による

データから収集し横浜市立大学内に設置

されている国際先天異常モニタリングセ

ンターでの解析検討を行った。本調査にお

研究要旨 

 本研究は、本邦唯一の先天異常モニタリング機構である日本産婦人科医会先天異

常モニタリング調査で得られた登録症例を分析・解析を行ったものである。2021年

に対象となった 105,901 例における調査からは、先天異常児出産頻度は 3,549 児

3.35%であり、心室中隔欠損は 2021年も最も多かった。次いで耳瘻孔、ダウン症候

群、動脈管開存、心房中隔欠損、口唇・口蓋裂、18トリソミー症候群などが高頻度

であった。昨年の調査と比し、若干の順位の入れ替えはあるものの上位の高頻度異

常はほぼ同様の傾向であった.また,福島県も含めて特段の変動は見られなかった。

先進諸国において先天異常モニタリング・サーベイランスシステムは多くの行政府

が担当しているが、本邦においては日本産婦人科医会が主導して 1972 年に開始し, 

WHO 関 連 機 構 で あ る 国 際 先 天 異 常 監 視 研 究 機 構 (ICBDSR=International 

Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research)の加盟機関となっ

ている。これらの有害因子を常時継時的に定点監視し,何らかの変動を早期に感知

して、その変動を分析するシステム(先天異常モニタリング・サーベイランスシステ

ム)は母児の健康保護,健康政策上きわめて重要である。 
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いては、全国の定点調査各施設より国際ク

リアリングハウス先天異常モニタリング

センター日本支部に送付された匿名化さ

れた事例個票(国際クリアリングハウス先

天異常モニタリングセンターからは個々

の事例への遡及詳細調査は不可の扱いの

症例情報)をもとに個々の症例を医学的に

検証し、しかる後、データベースに入力し、

その解析(科学的検証)研究をおこなった。

また 2011 年 3 月 11 日に発災した東日本

大震災、さらに引き続き起こった大津波に

よる被害、 福島第 1 原子力発電所の事故

にともなう影響の検討を含めて、福島県、

東北地区において調査体制の増強を図り

その調査データの検討を試みた。特に福島

県においては従来の定点観測施設に加え

て 2011 年秋以降、全県の分娩施設を対象

にして調査を拡大して行った。本調査拡大

にあたっては、調査分析機関である横浜市

立大学附属病院倫理審査委員会の承認の

もとに行われた。本調査解析研究の趣旨に

より先天異常モニタリング・サーベイラン

スシステムとして解析研究の結果、特定の

先天異常の変動が有意と判断された場合、

警告の発信、すなわち催奇形性有害因子の

特定除去を緊急提議(催奇形因子の発見・

同定と同時にその警告の発信)ができる態

勢の整備・準備を整え調査解析研究を実施

した。 

Ｃ．研究結果 

 2021 年 1 月から 12 月までの間に日本

産婦人科医会による全国規模の先天異常

モニタリングにより対象とされた出産児

数 105、901 例における調査からは、先天

異常児出産頻度は 3、549 児 3。35 %であ

り、 最近の全国集計では増加傾向が示さ

れている。近年継続的に最も高頻度を呈

している心室中隔欠損は2021年も最も多

く、ついで耳瘻孔、ダウン症候群 （図 1）、

動脈管開存、心房中隔欠損、口唇・口蓋裂

などが高頻度発生異常であった。昨年の

調査と比し、若干の順位の入れ替えはあ

るものの上位の高頻度異常はほぼ同様の

傾向であった (表 1)。また、妊婦の葉酸

摂取推進により一時的に低減化傾向を呈

していた神経管閉鎖障害の一つである髄

膜瘤は再上昇していたものの、昨年に比

しさらに若干低下(2021 年：45)した。一

方、尿道下裂は、微増傾向を示していたが

やや歩留まりや一時的に増加の傾向がみ

られている。福島県においては、2011 年

発災以降の調査期間に全分娩施設を対象

に 17 出産データが把握された。 本調査

における全国例との比較検討においては

心室中隔欠損症例が最も多いなど、 他も

含めて全国的事例と傾向も頻度もほぼ同

様であった。またこれらのうち、小頭症、

二分脊椎については統計疫学的手法を用

いて福島県での集積データ解析を全国デ

ータから補正したもので施設階層別の集

計内容を福島県の全施設集計に相当する

分布におきかえ、その発生比率を解析し

たが全国解析との間では発生頻度に関し

ての差はこれまでみられていない。以上

より、現時点では全国調査からも、 また

福島県内でのデータからも特段の先天異

常発生要因の検出結果は得られなかった。 
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（図 1）ダウン症候群の発生頻度推移 

 

表 1）日本の先天異常の頻度（2021） 

Ⅾ． 考察 

 先天異常児の発生状況は全国及び各

地域の先天異常モニタリング集計分析と

の比較からも、特定の異常に関する有意

な変動推移、特定の地域での多発等は認

められず、全国規模で特段懸念される事

態ではないことが判明した。 1997 年以後

は胎児超音波診断例も加わり増加してい

るが、例年の結果に同様の傾向を示した

ことから、これまでに継続的に提議され

た問題点でもある各種の先天異常すなわ

ち、 神経管閉鎖不全(無脳児、二分脊椎) 、 

尿道下裂、ダウン症などについては引き

続き検討される必要性が示された。 

一方、神経管閉鎖障害の頻度は少ない

ものの、発症リスク低減のための妊娠可

能な年齢の女性等に対する葉酸の摂取

に係る適切な情報提供の推進について

の通達(2000 年)以降の葉酸摂取の浸透

状況は依然低く、特に経産婦に於いてそ

の傾向は強く、今後もその推進に留意し、

検討を重ねる必要性があると考えられ

た。 

本研究にかかわる、定点調査施設にお

いては、日本産婦人科医会主導の相互の

密接な連携のもとに、本邦の先天異常モ

ニタリング体制が維持されているが、

のような環境の中、2011 年 3 月 11 日に

発生した、東日本大震災にともなう影響

の検討を含めて、福島県での調査が開始

されたが、10 年が経過し、明らかな異常

発生は認められず、県民調査も終了の方

向となった。 

近年の産科医師や分娩施設の減少に

より、全国的に分娩施設が高度な医療機

関に集中化した点は本調査研究での調

査対象に集計解析上バイアスがかかっ

ている懸念があり、さらに早期に一般診

療所から超音波診断などで異常が発見

され、高次病院へ母体が紹介されている

ケースが増加しており病院べースの先

天異常モニタリングシステムへの影響

として懸念材料となっている。そのうえ、

新生児期の早期の先天異常発見する環
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境(医療機器、診断技術) や出生前診断

の影響なども勘案した解析手法が必要

となる。 

日本産婦人科医会調査(国際クリアリ

ングハウスモニタリングセンター日本支

部による解析)は国際先天異常監視研究

機構(WHO 関連機構)での情報収集、学術情

報交換解析をとおして先天異常監視体制

との連携、共同体制をとっており、諸外国

では多くの国は政府部内に政府職員がこ

の業務にあたっているが、本邦では、日本

産婦人科医会がいち早くはじめた実績が

あったこともあり、また、先天異常という

センシティブな問題であったことから、

国、自治体が入り込みにくいまま日本産

婦人科医会等にデータ収集を付託してき

た経緯がある。本邦の重要な健康政策に

貢献している本研究は、きわめて重要性

が高いと思われる。 

 

Ｅ．結論 

 2021年の外表奇形等調査においては、例

年同様特定の先天異常が特定の地域に多発

したという異常変動は認められなかった。 
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