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ははじじめめにに    

  

近年の小児医療の進歩に伴い、小児外科疾患の治療成績も向上し、手術により病気が治癒し通常の

日常生活をおくりながら成人期に達することも多くなってきました。しかし、一部には、原疾患や合併

症に対する診療が継続したり、思春期や成人期以降に特有の病態や問題が生じたりするため、医療

と密接に関わり続けなければならない場合もみられます。以前は対象年齢を越えても小児外科中心

の診療が行われることが多かったのですが、疾患や病態によっては、成人診療科での診療の方が望

ましかったり、進学、就職、転居など患者自身の環境の変化から、従来の主治医にかかり続けられな

い事情などもでてきており、移行期医療：トランジションという概念が重要視されるようになりました。 

日本小児外科学会では、成人期まで治療の継続を要する外科疾患や、小児科が主治医として診療し

ている成人症例が外科疾患を発症した場合の問題点などを検討し、移行期の課題に取り組む目的

で、トランジション検討委員会を立ち上げました。その活動の中で、小児外科特有の疾患を有する患

者の移行に関する情報ツールとして、2016 年に移行期支援の必要な主要疾患・病態別の移行支援ガ

イドブックを作成しました。 

対象は、該当患者を診療する医師（内科、外科、泌尿器科、産婦人科、総合診療科、自施設以外の小

児科、小児外科）を想定し、どの科の医師が担当医、あるいは併診医になった場合でも、疾患の概略

について簡便に理解が得られることを目標としました。他科の医師でもわかりやすいような語句、

文章の選択を心がけております。 

今回、内容を up date し、第 2 版を公開することとなりました。 

改訂にあたり、初版で取り上げた①直腸肛門奇形（中間位・高位、総排泄腔遺残症、総排泄腔外反症）、

②腸管不全（短腸症候群、Hirschsprung病類縁疾患）、③胆道閉鎖症（非移植例）、④先天性胆道拡張

症、⑤二分脊椎症に加えて、⑥食道閉鎖症、⑦停留精巣、⑧胃瘻造設状態、⑨気管切開状態について

も新たに記載しました。記載内容としては、1.疾患名および病態 2. 一般的な治療概略 3.合併症、後

遺障害とその対応 4.社会支援 5.移行期、成人期の問題点としています。なお、小児がん患者の移

行期支援については、2021 年に JCCG 長期フォローアップ委員会長期フォローアップガイドライン作

成ワーキンググループより詳細なガイドブックである「小児がん治療後の長期フォローアップガイド」

（クリニコ出版）が出版されておりますので、そちらをご利用ください。 

本ガイドブックは、各々の患者が他施設、他科での診療を考えたときに本人の病歴に沿えて持参す

るツールとして考えており、小児外科医以外が移行期医療として診療をする際に参考としていただ

くもので、エビデンス中心のガイドラインではないことを申し添えます。診療の一翼を担うものとし

て活用していただきますことを期待いたします。 



─ 142 ─

（資料）

3 
 

目目  次次  

 

1. 中間位鎖肛・高位鎖肛         4 

2. 総排泄腔遺残症         7 

3. 総排泄腔外反症        10 

4. 腸管不全 ①短腸症候群       13 

5. 腸管不全 ②ヒルシュスプルング病類縁疾患     16 

6. 胆道閉鎖症        19 

7. 先天性胆道拡張症       22 

8. 二分脊椎症        25 

9. 食道閉鎖症        28 

10. 停留精巣        31 

11. 胃瘻保有者        33 

12．気管切開保有者        35 

 

 

  

2 
 

なお、ガイドブックで取り上げた疾患・病態に対して、患者移行に必要な情報を伝達するツールとして

患者移行支援サマリーを作成しています（リンク先）。併せてご活用ください。 

 

日本小児外科学会トランジション検討委員会  委員長 田附 裕子 

担当理事 田中 潔 

初版：2016 年 10 月 

日本小児外科学会トランジション検討委員会（所属は当時） 

担当理事  八木 實（久留米大学小児外科） 

委員長  尾花 和子（愛育病院小児外科） 

委員  木下 義晶（九州大学小児外科） 

佐々木 英之（東北大学小児外科） 

杉山 正彦（東京大学小児外科） 

曺 英樹（大阪府立母子保健総合医療センター小児外科） 

高見澤 滋（長野県立こども病院外科） 

深堀 優（久留米大学小児外科） 

星野 真由美（東京都立大塚病院小児外科） 

渡辺 稔彦（国立成育医療研究センター外科） 

第 2 版：2022 年 11 月 

日本小児外科学会トランジション検討委員会 

担当理事  田中 潔（北里大学小児外科） 

委員長  田附 裕子（大阪大学小児成育外科） 

委員  加治 建（久留米大学小児外科） 

小林 隆（新潟大学小児外科） 

齋藤 武（千葉こども病院小児外科） 

阪 龍太（国立病院機構福山医療センター小児外科） 

菅沼 理江（横浜労災病院小児外科） 

望月 響子（神奈川こども医療センター小児外科） 

森 大樹（徳島大学小児外科） 

顧問  尾花 和子（日本赤十字社医療センター小児外科） 
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１１．．移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（中中間間位位鎖鎖肛肛・・高高位位鎖鎖肛肛））  

  

1. 疾患名および病態 

【中間位鎖肛・高位鎖肛】 

正常な位置に肛門が開かず、直腸が盲端または膀胱、尿道、腟あるいは会陰部皮膚と瘻孔で交通し

ている病態である。排便機能に重要とされる恥骨直腸筋係蹄より直腸下端の位置が高いものを高

位鎖肛、恥骨直腸筋係蹄に包まれてこれを貫通していないものを中間位鎖肛として区別する。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

肛門欠損、排便困難、排便不能。 

【診断時期】 

新生児期に肛門開口部がないことで発見される。 

【検査】 

出生後 12 時間以降に行うエックス線倒立位撮影や、根治術前に行う直腸・尿道造影などで病型診断

される。 

【外科治療、内科治療】 

中間位あるいは高位鎖肛では、新生児期に人工肛門が造設される。多くは乳児期に詳細な病型診

断がなされたのち、病型に応じた鎖肛根治術（直腸肛門形成術）が行われ、その後、人工肛門の閉鎖

を経て、形成された肛門からの排便が可能となる。根治術後は、浣腸や座薬、緩下剤などの内服薬

を用いた排便管理を行うとともに、形成された肛門の狭窄や粘膜脱に対する予防や治療を行う。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

【排便機能】 

便失禁や便秘を生じるリスクがある。 

失禁は、年齢とともに改善傾向がみられるが、症状が持続する場合は洗腸、浣腸、座薬などを使用し

て直腸内を空虚にすることで失禁を予防する。 

重篤な便秘に対しては、浣腸・座薬や緩下剤による排便管理が必要となる。 

失禁や便秘が重篤で、肛門からの排便管理が困難な場合には、逆行性洗腸や虫垂皮膚瘻などから

の順行性浣腸による管理や永久人工肛門が選択されることもある。また直腸肛門窩貫通経路を再

評価により、所見があれば再度直腸肛門形成術が行われることもある。 
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【泌尿生殖器系】 

中間位・高位鎖肛には泌尿生殖器疾患の合併が多くみられる。水腎症、水腟症、膀胱尿管逆流などの

他、男児の停留精巣、尿道下裂、女児の子宮腟の形成異常などに対して状況に応じた外科的治療が

必要となる。 

【神経学的問題】 

脊髄係留症候群を認めれば、脳神経外科により係留解除術が選択されることもある。神経因性膀胱

を伴うときには間歇的導尿が必要となる。 

【性機能異常】 

中間位・高位鎖肛の男児では、勃起、射精機能に異常があるという報告がある。女児では、経血路障

害や性交障害の原因となる可能性がある。そのため、思春期を迎えた患者が性の問題を打ち明け

やすい環境を医療者側が整備しておく必要がある。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

鎖肛単独では対象疾患とはなっていないが、VATER症候群(V=椎体異常、A=肛門奇形、TE=気管食道

瘻、R=橈骨奇形及び腎奇形という 5 徴候の頭文字の組み合わせで命名されている)を合併する場

合は対象となっている。 

【特定疾患研究事業】 

対象疾患となっていない。 

【身体障害者手帳】 

肛門形成術後、6 か月以降も高度の排便機能障害がある場合は対象となる可能性がある。鎖肛に対

する肛門形成術または小腸肛門吻合術に起因する障害発生後 6 か月を経過した日以降をもって認

定し、その後は状態に応じて適宜再認定を行う。特に鎖肛に対する肛門形成術後の場合は、12 歳時

と 20 歳時にそれぞれ再認定を要する。 

【特別児童扶養手当】 

鎖肛単独での認定は困難な可能性があり、また所得制限もある。 

【生活用具支給補助】 

障害者認定がされれば、障害者自立支援法に基づき、自立支援給付、補装具費・日常生活具が支給

される。自費購入の補装具は医療費控除の対象となる。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 
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１１．．移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（中中間間位位鎖鎖肛肛・・高高位位鎖鎖肛肛））  

  

1. 疾患名および病態 

【中間位鎖肛・高位鎖肛】 

正常な位置に肛門が開かず、直腸が盲端または膀胱、尿道、腟あるいは会陰部皮膚と瘻孔で交通し

ている病態である。排便機能に重要とされる恥骨直腸筋係蹄より直腸下端の位置が高いものを高

位鎖肛、恥骨直腸筋係蹄に包まれてこれを貫通していないものを中間位鎖肛として区別する。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

肛門欠損、排便困難、排便不能。 

【診断時期】 

新生児期に肛門開口部がないことで発見される。 

【検査】 

出生後 12 時間以降に行うエックス線倒立位撮影や、根治術前に行う直腸・尿道造影などで病型診断

される。 

【外科治療、内科治療】 

中間位あるいは高位鎖肛では、新生児期に人工肛門が造設される。多くは乳児期に詳細な病型診

断がなされたのち、病型に応じた鎖肛根治術（直腸肛門形成術）が行われ、その後、人工肛門の閉鎖

を経て、形成された肛門からの排便が可能となる。根治術後は、浣腸や座薬、緩下剤などの内服薬

を用いた排便管理を行うとともに、形成された肛門の狭窄や粘膜脱に対する予防や治療を行う。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

【排便機能】 

便失禁や便秘を生じるリスクがある。 

失禁は、年齢とともに改善傾向がみられるが、症状が持続する場合は洗腸、浣腸、座薬などを使用し

て直腸内を空虚にすることで失禁を予防する。 

重篤な便秘に対しては、浣腸・座薬や緩下剤による排便管理が必要となる。 

失禁や便秘が重篤で、肛門からの排便管理が困難な場合には、逆行性洗腸や虫垂皮膚瘻などから

の順行性浣腸による管理や永久人工肛門が選択されることもある。また直腸肛門窩貫通経路を再

評価により、所見があれば再度直腸肛門形成術が行われることもある。 
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22..  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（総総排排泄泄腔腔遺遺残残症症））  

 

1. 疾患名および病態 

【総排泄腔遺残症】 

泌尿生殖器と直腸の原基である総排泄腔の分離過程における異常のため、女児において肛門部に

正常肛門を認めず、外陰部に尿道、腟、直腸が合流した共通管が開口した状態で出生する疾患であ

る。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

肛門欠損、排便困難、排便不能、排尿障害。 

【診断時期】 

女児において新生児期に肛門開口部のないことで発見される。 

【検査】 

腹部超音波検査で膀胱拡大の有無や膣・子宮瘤水腫（膣・子宮への尿の貯留）、水腎症の有無を調べ

る。会陰部に開口する共通管からの造影検査や内視鏡検査により、尿道・膣・直腸の形態、膀胱尿管

逆流の有無などを把握する。 

【外科治療、内科治療】 

新生児期に人工肛門が造設される。膣・子宮瘤水腫がある場合には尿ドレナージ手術が必要で、新

生児期の泌尿器科的管理が非常に重要となる。詳細な尿道・膣・直腸の形態を把握したのち、乳児期

以降に肛門形成術と膣形成術を行う。肛門形成術と膣形成術を同時に行う場合と、肛門形成術を行

った後に時期をおいて膣形成術を行う場合がある。人工肛門を閉鎖すると、形成された肛門から排

便できるようになる。根治術後は、浣腸や座薬、緩下剤などを用いた排便管理を行うとともに、形成

された肛門の狭窄、粘膜脱の予防や治療を行う。排尿障害のある場合には間欠導尿などが必要と

なる。 

膣形成術については、共通管が短い場合には、代用臓器による膣形成は不要であるが、共通管が長

い場合には、腸管などを用いた腟作成が行われ、継続的な腟ブジーが必要となる。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

総排泄腔遺残症は、中枢神経、心臓大血管、腎泌尿器などの先天性疾患を合併することも多く、そ

れぞれの疾患に対する治療が行われるが、排便、排尿、生殖機能は、すべての患者に共通する問題

6 
 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【進学、就労】 

単施設のアンケート調査による就業状況はおおむね良好という報告はあるが、全国的な報告はない。

就学に関してはほぼ問題ないと思わるが、学校での排便管理には教員の理解も得て、支援していく

必要がある。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照 

身体障害者手帳交付者には、助成がある。 

【妊娠、出産】 

子宮膣の形成異常などを除いては妊娠・出産は可能であるが、妊娠中に便失禁・便秘や膀胱尿管逆

流の増悪がみられることがあり、注意が必要である。 

【継続すべき治療】 

多くの患者では、加齢とともに社会活動に支障がない程度に排便機能は改善するが、成人期以降も

失禁、便秘をきたす例がある。そのような患者では、問題を共有しながら、社会活動が可能な排便管

理法の検討・支援を要する。緩下剤や便秘薬、洗腸や浣腸・座薬による管理だけでは活動が困難な場

合には、順行性浣腸や人工肛門の造設も患者のニーズに合わせて検討する必要がある。 
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22..  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（総総排排泄泄腔腔遺遺残残症症））  

 

1. 疾患名および病態 

【総排泄腔遺残症】 

泌尿生殖器と直腸の原基である総排泄腔の分離過程における異常のため、女児において肛門部に

正常肛門を認めず、外陰部に尿道、腟、直腸が合流した共通管が開口した状態で出生する疾患であ

る。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

肛門欠損、排便困難、排便不能、排尿障害。 

【診断時期】 

女児において新生児期に肛門開口部のないことで発見される。 

【検査】 

腹部超音波検査で膀胱拡大の有無や膣・子宮瘤水腫（膣・子宮への尿の貯留）、水腎症の有無を調べ

る。会陰部に開口する共通管からの造影検査や内視鏡検査により、尿道・膣・直腸の形態、膀胱尿管

逆流の有無などを把握する。 

【外科治療、内科治療】 

新生児期に人工肛門が造設される。膣・子宮瘤水腫がある場合には尿ドレナージ手術が必要で、新

生児期の泌尿器科的管理が非常に重要となる。詳細な尿道・膣・直腸の形態を把握したのち、乳児期

以降に肛門形成術と膣形成術を行う。肛門形成術と膣形成術を同時に行う場合と、肛門形成術を行

った後に時期をおいて膣形成術を行う場合がある。人工肛門を閉鎖すると、形成された肛門から排

便できるようになる。根治術後は、浣腸や座薬、緩下剤などを用いた排便管理を行うとともに、形成

された肛門の狭窄、粘膜脱の予防や治療を行う。排尿障害のある場合には間欠導尿などが必要と

なる。 

膣形成術については、共通管が短い場合には、代用臓器による膣形成は不要であるが、共通管が長

い場合には、腸管などを用いた腟作成が行われ、継続的な腟ブジーが必要となる。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

総排泄腔遺残症は、中枢神経、心臓大血管、腎泌尿器などの先天性疾患を合併することも多く、そ

れぞれの疾患に対する治療が行われるが、排便、排尿、生殖機能は、すべての患者に共通する問題

6 
 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【進学、就労】 

単施設のアンケート調査による就業状況はおおむね良好という報告はあるが、全国的な報告はない。

就学に関してはほぼ問題ないと思わるが、学校での排便管理には教員の理解も得て、支援していく

必要がある。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照 

身体障害者手帳交付者には、助成がある。 

【妊娠、出産】 

子宮膣の形成異常などを除いては妊娠・出産は可能であるが、妊娠中に便失禁・便秘や膀胱尿管逆

流の増悪がみられることがあり、注意が必要である。 

【継続すべき治療】 

多くの患者では、加齢とともに社会活動に支障がない程度に排便機能は改善するが、成人期以降も

失禁、便秘をきたす例がある。そのような患者では、問題を共有しながら、社会活動が可能な排便管

理法の検討・支援を要する。緩下剤や便秘薬、洗腸や浣腸・座薬による管理だけでは活動が困難な場

合には、順行性浣腸や人工肛門の造設も患者のニーズに合わせて検討する必要がある。 
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対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【進学、就労】 

就学については、排便、排尿障害による問題が生じ得るが、学校での管理には教員の理解も得て、

支援していく必要がある。就労に関しては、人工肛門での管理や自己導尿などに対する社会支援が

必要である。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照 

小児慢性特定疾患・指定難病認定者、身体障害者手帳交付者には、助成がある。 

【妊娠、出産】 

狭窄がなければ、性交渉は可能。妊娠出産については、報告はあるが、患者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ない。成人に至るまで複数回手術が行われているために、

泌尿器科、産婦人科などの診療各科、また多職種と連携しながらの支援が必要で、妊娠・分娩に際し

ては厳重な管理が必要である 

【継続すべき治療】 

新生児期から思春期までのケアを充分に行うためには、生下時の治療を担当する小児外科医、小児

泌尿器科医と思春期の婦人科的な対応のための婦人科医とのスムーズな連携が必要である。 

 

  

8 
 

である。一般に、共通管が長いほど合併症や後遺障害が生じるリスクが高くなるといわれている。 

【排便機能】 

共通管が長い場合は便失禁や便秘を生じるリスクが高く、中間位・高位鎖肛と同様の排便管理が必

要になる。すなわち、失禁に対しては、洗腸、浣腸、座薬などを使用して直腸内を空虚にすることで

失禁を予防し、便秘に対しては、浣腸・座薬や緩下剤による排便管理が必要となる。 

【排尿機能、腎機能】 

尿禁制が保てない場合は、間欠的導尿などによる排泄管理により、腎機能を温存することが重要で

ある。また、合併する先天性腎尿路疾患による腎不全の発症に関しても長期的なフォローが必要で

ある。 

【生殖機能】 

双角子宮、重複膣などの内性器異常を高頻度に合併し、共通管が長い場合は膣狭窄、月経血流出路

障害を呈することがある。初経発来時期には超音波検査で子宮・膣留血腫が存在しないか確認する。

性交渉に関しては、膣狭窄に関連した障害が起こり得る。妊娠出産については、報告はあるが、患者

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ない。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

本疾患に対して、排泄、生殖器に関する手術治療および管理の必要性があれば、20 歳まで一定額以

上の医療費に対して補助がある （2015 年 1 月 1 日より）。 

【特定疾患研究事業】 

2015 年 7 月 1 日より指定難病として認定された。 

【身体障害者手帳】 

障害の有無と程度に応じて、肢体不自由、腎臓機能障害、ぼうこう又は直腸機能障害などの身体障

害者手帳が交付される。定期的に更新が必要。 

【特別児童扶養手当】 

障害の有無と程度により、肢体の障害、腎疾患、その他の障害での申請が可能で、都道府県単位で

認定される。定期的に更新が必要。 

【生活用具支給補助】 

障害者自立支援法に基づき、自立支援給付、補装具費・日常生活具が支給される。 

自費購入の補装具は医療費控除の対象となる。 

【自立支援医療（育成医療）】 
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対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【進学、就労】 

就学については、排便、排尿障害による問題が生じ得るが、学校での管理には教員の理解も得て、

支援していく必要がある。就労に関しては、人工肛門での管理や自己導尿などに対する社会支援が

必要である。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照 

小児慢性特定疾患・指定難病認定者、身体障害者手帳交付者には、助成がある。 

【妊娠、出産】 

狭窄がなければ、性交渉は可能。妊娠出産については、報告はあるが、患者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ない。成人に至るまで複数回手術が行われているために、

泌尿器科、産婦人科などの診療各科、また多職種と連携しながらの支援が必要で、妊娠・分娩に際し

ては厳重な管理が必要である 

【継続すべき治療】 

新生児期から思春期までのケアを充分に行うためには、生下時の治療を担当する小児外科医、小児

泌尿器科医と思春期の婦人科的な対応のための婦人科医とのスムーズな連携が必要である。 

 

  

8 
 

である。一般に、共通管が長いほど合併症や後遺障害が生じるリスクが高くなるといわれている。 

【排便機能】 

共通管が長い場合は便失禁や便秘を生じるリスクが高く、中間位・高位鎖肛と同様の排便管理が必

要になる。すなわち、失禁に対しては、洗腸、浣腸、座薬などを使用して直腸内を空虚にすることで

失禁を予防し、便秘に対しては、浣腸・座薬や緩下剤による排便管理が必要となる。 

【排尿機能、腎機能】 

尿禁制が保てない場合は、間欠的導尿などによる排泄管理により、腎機能を温存することが重要で

ある。また、合併する先天性腎尿路疾患による腎不全の発症に関しても長期的なフォローが必要で

ある。 

【生殖機能】 

双角子宮、重複膣などの内性器異常を高頻度に合併し、共通管が長い場合は膣狭窄、月経血流出路

障害を呈することがある。初経発来時期には超音波検査で子宮・膣留血腫が存在しないか確認する。

性交渉に関しては、膣狭窄に関連した障害が起こり得る。妊娠出産については、報告はあるが、患者

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ない。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

本疾患に対して、排泄、生殖器に関する手術治療および管理の必要性があれば、20 歳まで一定額以

上の医療費に対して補助がある （2015 年 1 月 1 日より）。 

【特定疾患研究事業】 

2015 年 7 月 1 日より指定難病として認定された。 

【身体障害者手帳】 

障害の有無と程度に応じて、肢体不自由、腎臓機能障害、ぼうこう又は直腸機能障害などの身体障

害者手帳が交付される。定期的に更新が必要。 

【特別児童扶養手当】 

障害の有無と程度により、肢体の障害、腎疾患、その他の障害での申請が可能で、都道府県単位で

認定される。定期的に更新が必要。 

【生活用具支給補助】 

障害者自立支援法に基づき、自立支援給付、補装具費・日常生活具が支給される。 

自費購入の補装具は医療費控除の対象となる。 

【自立支援医療（育成医療）】 
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脊髄係留症候群を認めれば、係留解除術が選択されることもある。また髄膜瘤による歩行障害の合

併を認めることが多い。そのため脳神経外科との連携が必要である。 

【生殖器・婦人科的問題】 

男性では外性器の形成が必要であるが困難な場合もある。女性の内性器が双角に分離している場

合、子宮腟形成を選択することがあるが、形成後も膣狭窄、月経血流出路狭窄を呈する可能性があ

る。膣狭窄に関連して性交渉困難が起こり得る。 

【性の決定の問題】 

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。2017 年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ことが提案

されている”が、“症例に応じて総意の下に検討する必要がある“と記載されている。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

本疾患に対して、排泄、生殖器に関する手術治療および管理の必要性があれば、20 歳まで一定額以

上の医療費に対して補助がある （2015 年 1 月 1 日より）。 

【特定疾患研究事業】 

本疾患のうち、急性腹症による入院、繰り返す尿路感染症、中程度以上の腎機能障害、膣形成の必

要な場合のいずれかを満たせば、重症例として、指定難病の対象となる。（2015 年 7 月 1 日より）。 

【身体障害者手帳】 

障害の有無と程度に応じて、肢体不自由、腎臓機能障害、ぼうこう又は直腸機能障害などの身体障

害者手帳が交付される。定期的に更新が必要。 

【特別児童扶養手当】 

障害の有無と程度により、肢体の障害、腎疾患、その他の障害での申請が可能で、都道府県単位で

認定される。定期的に更新が必要。 

【生活用具支給補助】 

障害者自立支援法に基づき、自立支援給付、補装具費・日常生活具が支給される。 

自費購入の補装具は医療費控除の対象となる。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

10 
 

３３．．移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（総総排排泄泄腔腔外外反反症症））  

 

1. 疾患名および病態 

【総排泄腔外反症】 

先天性下腹壁形成異常で臍帯ヘルニアの下方中心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、大腸は低形成で短く、内・外性器異常、恥骨離解を有し

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。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

外反した回盲部、外反した膀胱、肛門欠損、内・外性器異常、恥骨離解。 

腎奇形、仙骨奇形、下肢奇形、染色体異常、脊髄髄膜瘤による歩行障害など。 

【診断時期】 

出生時の特徴的身体所見で発見される。胎児診断されることもある。 

【検査】 

原疾患に対する特異的検査はない。合併する疾患に対する評価。 

【外科治療、内科治療】 

施設の方針により、患者の病態にあわせた治療が選択される。 

多くは新生児期に腸管と膀胱の分離後、人工肛門を造設する。以後、外反膀胱閉鎖、恥骨閉鎖、外陰

形成、肛門形成、膀胱形成などの手術が検討される。女児の場合、二次性徴時に、腟形成、月経流出

路形成を行う必要がある。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

総排泄外反症における排便、排尿、生殖機能は、すべての患者に共通する問題である。 

【排便機能】 

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、肛門形成がなされた場合でも排便困難を呈することが多い。 

【排尿機能】 

尿禁制獲得のための手術が検討される。また膀胱瘻や導尿カテーテル管理が必要となることもあ

る。腎機能障害の発症に関しても長期的なフォローが必要である。 

【神経学的問題】 
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脊髄係留症候群を認めれば、係留解除術が選択されることもある。また髄膜瘤による歩行障害の合

併を認めることが多い。そのため脳神経外科との連携が必要である。 

【生殖器・婦人科的問題】 

男性では外性器の形成が必要であるが困難な場合もある。女性の内性器が双角に分離している場

合、子宮腟形成を選択することがあるが、形成後も膣狭窄、月経血流出路狭窄を呈する可能性があ

る。膣狭窄に関連して性交渉困難が起こり得る。 

【性の決定の問題】 

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。2017 年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ことが提案

されている”が、“症例に応じて総意の下に検討する必要がある“と記載されている。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

本疾患に対して、排泄、生殖器に関する手術治療および管理の必要性があれば、20 歳まで一定額以

上の医療費に対して補助がある （2015 年 1 月 1 日より）。 

【特定疾患研究事業】 

本疾患のうち、急性腹症による入院、繰り返す尿路感染症、中程度以上の腎機能障害、膣形成の必

要な場合のいずれかを満たせば、重症例として、指定難病の対象となる。（2015 年 7 月 1 日より）。 

【身体障害者手帳】 

障害の有無と程度に応じて、肢体不自由、腎臓機能障害、ぼうこう又は直腸機能障害などの身体障

害者手帳が交付される。定期的に更新が必要。 

【特別児童扶養手当】 

障害の有無と程度により、肢体の障害、腎疾患、その他の障害での申請が可能で、都道府県単位で

認定される。定期的に更新が必要。 

【生活用具支給補助】 

障害者自立支援法に基づき、自立支援給付、補装具費・日常生活具が支給される。 

自費購入の補装具は医療費控除の対象となる。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 
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３３．．移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（総総排排泄泄腔腔外外反反症症））  

 

1. 疾患名および病態 

【総排泄腔外反症】 

先天性下腹壁形成異常で臍帯ヘルニアの下方中心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、大腸は低形成で短く、内・外性器異常、恥骨離解を有し

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。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

外反した回盲部、外反した膀胱、肛門欠損、内・外性器異常、恥骨離解。 

腎奇形、仙骨奇形、下肢奇形、染色体異常、脊髄髄膜瘤による歩行障害など。 

【診断時期】 

出生時の特徴的身体所見で発見される。胎児診断されることもある。 

【検査】 

原疾患に対する特異的検査はない。合併する疾患に対する評価。 

【外科治療、内科治療】 

施設の方針により、患者の病態にあわせた治療が選択される。 

多くは新生児期に腸管と膀胱の分離後、人工肛門を造設する。以後、外反膀胱閉鎖、恥骨閉鎖、外陰

形成、肛門形成、膀胱形成などの手術が検討される。女児の場合、二次性徴時に、腟形成、月経流出

路形成を行う必要がある。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

総排泄外反症における排便、排尿、生殖機能は、すべての患者に共通する問題である。 

【排便機能】 

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、肛門形成がなされた場合でも排便困難を呈することが多い。 

【排尿機能】 

尿禁制獲得のための手術が検討される。また膀胱瘻や導尿カテーテル管理が必要となることもあ

る。腎機能障害の発症に関しても長期的なフォローが必要である。 

【神経学的問題】 
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４４．．  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（腸腸管管不不全全  ①①短短腸腸症症候候群群））  

 

1. 疾患名および病態 

【短腸症候群】 

腸の大量切除により、消化吸収障害をきたす症候群である。小児では壊死性腸炎、中腸軸捻転、小腸

閉鎖症、広範囲型ヒルシュスプルング病等が原因疾患としてあげられる。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

消化吸収障害により難治性の下痢を来たす。初期は静脈栄養（PN）が必須であるが、腸管機能は

徐々に回復・順応し経口摂取が可能になる。腸管の長さによっては数ヶ月から数年間は PN が必要で

ある。PN からの離脱困難な重症例もある。 

【診断時期】 

小腸大量切除手術時の手術所見とその後の臨床経過で診断される。 

【検査】 

定性的に吸収能を評価する検査として便ズダン III染色などが知られている。定量的な検査としては

D-キシロース吸収試験がある。 

【外科治療、内科治療】 

栄養管理が治療の中心となる。PN 離脱が困難な症例に対し、外科治療として腸管延長術（STEP：

Serial Transverse Enteroplasty）が行われている。内科的治療としてロペラミド、コレスチラミンに

よる下痢のコントロールや、PPI もしくは H2 ブロッカーの投与による胃酸の抑制が行われる。ホルモ

ン製剤として近年、ヒトグルカゴン様ペプチド-2（GLP-2）アナログ製剤が注目されている。PN から離

脱の見込みがなく、血管の閉塞、肝機能障害などにより PN 継続困難となれば小腸移植の適応とな

る。近年では、多職種連携による腸管リハビリテーションによる予後・QOL の改善も期待されている。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

短腸症候群では、合併症として尿管結石、ビタミン B12 欠乏性貧血、D 乳酸アシドーシス（大量食事摂

取後の神経症状）に注意が必要である。 

その他、中心静脈カテーテルに伴う合併症として、カテーテル関連血流感染症、カテーテルの破損、

閉塞、留置血管の閉塞などがある。 

12 
 

【進学、就労】 

就学については、排便、排尿障害、歩行障害がある場合などの問題が生じ得るが、学校での管理に

は教員の理解も得て、支援していく必要がある。就労に関しては、人工肛門での管理や自己導尿な

どに対する社会支援が必要である。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照 

小児慢性特定疾患・指定難病認定者、身体障害者手帳交付者には、助成がある。 

【妊娠、出産】 

妊娠・出産の報告は極めて希少であり、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。 

【継続すべき治療】 

新生児期から思春期、さらに成人期にかけて膀胱・直腸障害や生殖器障害に対する継続した治療が

必要で、女性では妊娠や出産に対するサポート、男性では外性器形成不全による性機能障害や妊孕

性低下へのサポートなど、内科的・外科的治療だけでなく、カウンセリングを含めた精神的サポート

も重要で、総合的医療チームによる多面的治療が不可欠である。特に女性の場合、思春期に発生す

る可能性がある月経血流出路障害に対応するための早期の産婦人科医との医療連携が必要であ

る。 
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４４．．  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（腸腸管管不不全全  ①①短短腸腸症症候候群群））  

 

1. 疾患名および病態 

【短腸症候群】 

腸の大量切除により、消化吸収障害をきたす症候群である。小児では壊死性腸炎、中腸軸捻転、小腸

閉鎖症、広範囲型ヒルシュスプルング病等が原因疾患としてあげられる。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

消化吸収障害により難治性の下痢を来たす。初期は静脈栄養（PN）が必須であるが、腸管機能は

徐々に回復・順応し経口摂取が可能になる。腸管の長さによっては数ヶ月から数年間は PN が必要で

ある。PN からの離脱困難な重症例もある。 

【診断時期】 

小腸大量切除手術時の手術所見とその後の臨床経過で診断される。 

【検査】 

定性的に吸収能を評価する検査として便ズダン III染色などが知られている。定量的な検査としては

D-キシロース吸収試験がある。 

【外科治療、内科治療】 

栄養管理が治療の中心となる。PN 離脱が困難な症例に対し、外科治療として腸管延長術（STEP：

Serial Transverse Enteroplasty）が行われている。内科的治療としてロペラミド、コレスチラミンに

よる下痢のコントロールや、PPI もしくは H2 ブロッカーの投与による胃酸の抑制が行われる。ホルモ

ン製剤として近年、ヒトグルカゴン様ペプチド-2（GLP-2）アナログ製剤が注目されている。PN から離

脱の見込みがなく、血管の閉塞、肝機能障害などにより PN 継続困難となれば小腸移植の適応とな

る。近年では、多職種連携による腸管リハビリテーションによる予後・QOL の改善も期待されている。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

短腸症候群では、合併症として尿管結石、ビタミン B12 欠乏性貧血、D 乳酸アシドーシス（大量食事摂

取後の神経症状）に注意が必要である。 

その他、中心静脈カテーテルに伴う合併症として、カテーテル関連血流感染症、カテーテルの破損、

閉塞、留置血管の閉塞などがある。 
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【進学、就労】 

就学については、排便、排尿障害、歩行障害がある場合などの問題が生じ得るが、学校での管理に

は教員の理解も得て、支援していく必要がある。就労に関しては、人工肛門での管理や自己導尿な

どに対する社会支援が必要である。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照 

小児慢性特定疾患・指定難病認定者、身体障害者手帳交付者には、助成がある。 

【妊娠、出産】 

妊娠・出産の報告は極めて希少であり、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。 

【継続すべき治療】 

新生児期から思春期、さらに成人期にかけて膀胱・直腸障害や生殖器障害に対する継続した治療が

必要で、女性では妊娠や出産に対するサポート、男性では外性器形成不全による性機能障害や妊孕

性低下へのサポートなど、内科的・外科的治療だけでなく、カウンセリングを含めた精神的サポート

も重要で、総合的医療チームによる多面的治療が不可欠である。特に女性の場合、思春期に発生す

る可能性がある月経血流出路障害に対応するための早期の産婦人科医との医療連携が必要であ

る。 
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作業は難しい場合がある。水分、電解質、栄養素の補充、頻回の排泄が比較的自由にできるような状

況や適切な室温での就業が望ましい。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照。 

HPNを行っている場合には、自立支援医療（更生医療）が該当する。PNの依存度により、「小腸機能障

害」の 1 級、3，4 級の身体障害者手帳の交付を受けることができる。 

【妊娠、出産】 

コントロールが良好な症例では在宅静脈栄養を行ないながら、妊娠・出産は可能である。開腹手術の

術後の帝王切開の際には腹腔内の癒着に注意が必要である。 

【継続すべき治療】 

重症度に応じて、経腸栄養、PN を半永久的に行う必要があり、カテーテル感染の早期対処と静脈ル

ートの温存に務める。本人の自立に向けて、思春期前より病気の説明をはじめ、上記医療手技の教育

と指導も行うプログラムの確立や、成人診療科との連携を勧めていくことが今後の課題である。特

に学齢期は心身発達が著しいために、後遺障害から派生する問題も医学上・生活上の多岐にわたる。 

  

14 
 

【消化吸収障害】 

栄養障害、ビタミン欠乏、カルニチン欠乏、必須脂肪酸欠乏、銅、亜鉛、セレンなどの微量元素の欠乏

を来すことがあり、定期的なモニタリングと補充が必要である。 

【成長障害】 

成長、発達を考慮したきめ細かい栄養管理が長期にわたって必要である。成長ホルモンを必要とす

ることもあり、思春期には特に注意が必要である。 

【肝機能障害、胆石症】 

定期的な肝機能評価および画像評価が必要である。腸管不全に関連した肝障害（IFALD：Intestinal 

Failure Associated Liver Disease）は難治性であり、その治療にω3 系の脂肪乳剤投与が有効であ

るとされているが、本邦では承認されていない。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

短腸症候群で経静脈栄養、経腸栄養療法の必要性があれば、20 歳まで一定額以上の医療費に対し

て補助がある。 

【特定疾患治療研究事業】 

対象疾患となっていない。 

【身体障害者手帳】 

残存小腸の長さ、中心静脈栄養の依存度により、「小腸機能障害」の 1 級、3，4 級の障害認定を受け

ることができる。 

【特別児童扶養手当】 

小腸切除後の短腸症候群の場合、生活に与える支障の程度により都道府県単位で認定される。 

【生活用具支給補助】 

本疾患に関しては特別なものはない。 

【自立支援医療（育成医療）】 

在宅静脈栄養を行っている場合に対象となる。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【就学、就労】 

夜間の在宅静脈栄養（HPN）を導入することにより、就学・就労は可能となる。静脈栄養の依存度によ

っては極度に身体に負荷のかかる労働や、夏期の長時間の屋外での作業、拘束時間が長時間に渡る
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作業は難しい場合がある。水分、電解質、栄養素の補充、頻回の排泄が比較的自由にできるような状

況や適切な室温での就業が望ましい。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照。 

HPNを行っている場合には、自立支援医療（更生医療）が該当する。PNの依存度により、「小腸機能障

害」の 1 級、3，4 級の身体障害者手帳の交付を受けることができる。 

【妊娠、出産】 

コントロールが良好な症例では在宅静脈栄養を行ないながら、妊娠・出産は可能である。開腹手術の

術後の帝王切開の際には腹腔内の癒着に注意が必要である。 

【継続すべき治療】 

重症度に応じて、経腸栄養、PN を半永久的に行う必要があり、カテーテル感染の早期対処と静脈ル

ートの温存に務める。本人の自立に向けて、思春期前より病気の説明をはじめ、上記医療手技の教育

と指導も行うプログラムの確立や、成人診療科との連携を勧めていくことが今後の課題である。特

に学齢期は心身発達が著しいために、後遺障害から派生する問題も医学上・生活上の多岐にわたる。 

  

14 
 

【消化吸収障害】 

栄養障害、ビタミン欠乏、カルニチン欠乏、必須脂肪酸欠乏、銅、亜鉛、セレンなどの微量元素の欠乏

を来すことがあり、定期的なモニタリングと補充が必要である。 

【成長障害】 

成長、発達を考慮したきめ細かい栄養管理が長期にわたって必要である。成長ホルモンを必要とす

ることもあり、思春期には特に注意が必要である。 

【肝機能障害、胆石症】 

定期的な肝機能評価および画像評価が必要である。腸管不全に関連した肝障害（IFALD：Intestinal 

Failure Associated Liver Disease）は難治性であり、その治療にω3 系の脂肪乳剤投与が有効であ

るとされているが、本邦では承認されていない。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

短腸症候群で経静脈栄養、経腸栄養療法の必要性があれば、20 歳まで一定額以上の医療費に対し

て補助がある。 

【特定疾患治療研究事業】 

対象疾患となっていない。 

【身体障害者手帳】 

残存小腸の長さ、中心静脈栄養の依存度により、「小腸機能障害」の 1 級、3，4 級の障害認定を受け

ることができる。 

【特別児童扶養手当】 

小腸切除後の短腸症候群の場合、生活に与える支障の程度により都道府県単位で認定される。 

【生活用具支給補助】 

本疾患に関しては特別なものはない。 

【自立支援医療（育成医療）】 

在宅静脈栄養を行っている場合に対象となる。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【就学、就労】 

夜間の在宅静脈栄養（HPN）を導入することにより、就学・就労は可能となる。静脈栄養の依存度によ

っては極度に身体に負荷のかかる労働や、夏期の長時間の屋外での作業、拘束時間が長時間に渡る
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る。腸炎や穿孔、捻転にも注意が必要である。 

その他、中心静脈カテーテルに伴う合併症として、カテーテル関連血流感染症、カテーテルの破損、

閉塞、留置血管の閉塞などがある。 

【消化吸収障害】 

栄養障害、ビタミン欠乏、カルニチン欠乏、必須脂肪酸欠乏、銅、亜鉛、セレンなどの微量元素の欠乏

を来すことがあり、定期的なモニタリングと補充が必要である。 

【成長障害】 

成長、発達を考慮したきめ細かい栄養管理が長期にわたって必要である。成長ホルモンを必要とす

ることもあり、思春期には特に注意が必要である。 

【肝機能障害、胆石症】 

定期的な肝機能評価および画像評価が必要である。腸管不全に関連した肝障害（IFALD：Intestinal 

Failure Associated Liver Disease）は難治性であり、その治療にω3 系の脂肪乳剤投与が有効であ

るとされているが、本邦では承認されていない。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

ヒルシュスプルング病類縁疾患（Hypoganglionosis、MMIHS、CIIP）で経静脈栄養、経腸栄養療法の必要

性があれば、20 歳まで一定額以上の医療費に対して補助がある。 

【特定疾患治療研究事業】 

腸管神経節細胞僅少症（Hypoganglionosis） 、MMIHS、CIIP は 2015 年 7 月 1 日より指定難病として認

定された。 

【身体障害者手帳】 

残存小腸の長さ、中心静脈栄養の依存度により、「小腸機能障害」の 1 級、3，4 級の障害認定を受け

ることができる。 

【特別児童扶養手当】 

生活に与える支障の程度により都道府県単位で認定される。 

【生活用具支給補助】 

本疾患に関しては特別なものはない。 

【自立支援医療（育成医療）】 

在宅静脈栄養を行っている場合に対象となる。 
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５５．．移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（腸腸管管不不全全  ②②ヒヒルルシシュュススププルルンンググ病病類類縁縁疾疾患患））  

 

1. 疾患名および病態 

【ヒルシュスプルング病類縁疾患】 

腸管神経節細胞僅少症（Hypoganglionosis） 

巨大膀胱短小結腸腸管蠕動不全症（MMIHS） 

慢性特発性偽性腸閉塞症候群（CIIP） 

器質的閉塞がないにもかかわらず、腸管の運動機能障害によるイレウス症状を来す疾患群である。 

上記 3 疾患が重篤な経過を取る。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

腹部膨満、嘔吐、繰り返す腸炎が症状の中心となる。病状は進行することが多い。特に

Hypoganglionosis、MMIHS の生命予後は不良で、腸炎に伴う敗血症、肝機能障害により死亡する症例

も存在する。 

【診断時期】 

Hypoganglionosis、MMIHS は新生児期より腹部膨満、嘔吐、胎便排泄遅延により発症する。CIIP は新生

児期から乳児期、幼児期以降、いずれの年齢層でも発症する。成人発症もみられる。 

【検査】 

Hypoganglionosisは消化管全層生検で消化管壁内神経節細胞の減少が認められる。MMIHS、CIIPでは

神経叢の異常は認められない。MMIHS は巨大膀胱と microcolon が新生児期に認められる。腸管運動

障害の診断に消化管内圧検査や MRI シネが行われる。 

【外科治療、内科治療】 

有効な根治療法はない。消化管の減圧および中心静脈栄養が必須である。Hypoganglionosis、MMIHS

および重症の CIIP では、中心静脈栄養、経腸栄養による栄養管理を行いながら、消化管減圧（腸瘻、

チューブ腸瘻）が必要となる。消化管運動賦活薬や漢方薬、Synbiotics が症状の緩和に有効であっ

たとの報告もあるが、エビデンスは不十分である。重症例は臓器移植により救命できる可能性があ

り、小腸移植や多臓器移植の対象疾患としての検討が今後の課題となる。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

ヒルシュスプルング病類縁疾患では、腸瘻からの減圧が必要であり、水分、電解質異常に注意を要す
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る。腸炎や穿孔、捻転にも注意が必要である。 
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５５．．移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（腸腸管管不不全全  ②②ヒヒルルシシュュススププルルンンググ病病類類縁縁疾疾患患））  
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および重症の CIIP では、中心静脈栄養、経腸栄養による栄養管理を行いながら、消化管減圧（腸瘻、

チューブ腸瘻）が必要となる。消化管運動賦活薬や漢方薬、Synbiotics が症状の緩和に有効であっ

たとの報告もあるが、エビデンスは不十分である。重症例は臓器移植により救命できる可能性があ

り、小腸移植や多臓器移植の対象疾患としての検討が今後の課題となる。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

ヒルシュスプルング病類縁疾患では、腸瘻からの減圧が必要であり、水分、電解質異常に注意を要す



─ 158 ─

（資料）

19 
 

６６．．移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（胆胆道道閉閉鎖鎖症症・・非非移移植植例例））  

 

1. 疾患名および病態 

【胆道閉鎖症】 

新生児～乳児期に発症する難治性胆汁うっ滞性疾患 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

黄疸、便色異常（灰白色からレモン色、母子健康手帳の便色カードで 1 番から 3 番に相当）、黄～褐色

尿、肝腫大、出血症状など。まれに頭蓋内出血を契機に発見される。 

【診断時期】 

新生児～乳児期に上記症状が出現し、または乳児健診で異常を指摘され受診。最近では胎児超音

波検査で疑われることもある。 

【検査】 血液検査では直接ビリルビンや肝胆道系酵素が高値。腹部超音波検査や十二指腸液検査、

肝胆道シンチグラフィーなどで本症を疑う。 

【外科治療、内科治療】 直接胆道造影で診断を確定し、直ちに葛西手術を施行する。 

術後は利胆剤、抗菌薬、ビタミン補充などの内服治療を行う。定期的な血液・画像検査等で、肝硬変

症や門脈圧亢進症に注意しフォローする。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

胆道閉鎖症全国登録 2019 年報告では葛西手術後 6 ヶ月における黄疸消失率は 61.4%とされてい

る。葛西手術で減黄が得られなければ早期に肝移植の適応となる。20 年間の肝移植を含む全生存

率は 86.4%（自己肝生存率 42.8%）である。 

【胆管炎、黄疸再発、肝線維化進行】 

胆管炎に対しては抗菌薬治療が第一選択である。難治性胆管炎、肝内結石や胆管拡張例では、肝移

植を要することもある。黄疸再発例に対しては利胆剤やステロイドの投与や、再手術が選択される

が、改善しない場合は肝移植の適応となる。肝線維化は徐々に進行するため、血液・画像検査などで

肝予備能や肝内胆汁うっ滞を評価する。 

【門脈圧亢進症（門亢症）】 

肝線維化の進行に伴って門亢症をきたすが、その主な病像は食道・胃静脈瘤や腸管膜静脈瘤などの

側副血行路の発達と脾機能亢進症である。前者は消化管出血で発症するため、上部消化管内視鏡

18 
 

5. 移行期、成人期の問題点 

【就学、就労】 

夜間の在宅静脈栄養（HPN）を導入することにより、就学・就労は可能となる。本疾患では減圧コント

ロールが良好であることも就学・就労の必須条件となる。静脈栄養の依存度によっては極度に身体

に負荷のかかる労働や、夏期の長時間の屋外での作業、拘束時間が長時間に渡る作業は難しい場

合がある。水分、電解質、栄養素の補充、頻回の排泄が比較的自由にできるような状況や適切な室

温での就業が望ましい。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照。 

HPNを行っている場合には、自立支援医療（更生医療）が該当する。PNの依存度により、「小腸機能障

害」の 1 級、3，4 級の身体障害者手帳の交付を受けることができる。 

【妊娠、出産】 

コントロールが良好な症例では在宅静脈栄養を行ないながら、妊娠・出産は可能であるが、周産期に

症状増悪の可能性もあり慎重に判断すべきである。開腹手術の術後の帝王切開の際には腹腔内の

癒着に注意が必要である。 

【継続すべき治療】 

重症度に応じて、腸管減圧、経腸栄養、PN を半永久的に行う必要があり、カテーテル感染の早期対

処と静脈ルートの温存に務める。本人の自立に向けて、思春期前より病気の説明をはじめ、上記医療

手技の教育と指導も行うプログラムの確立や、成人診療科との連携を勧めていくことが今後の課

題である。特に学齢期は心身発達が著しいために、後遺障害から派生する問題も医学上・生活上の

多岐にわたる。 
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６６．．移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（胆胆道道閉閉鎖鎖症症・・非非移移植植例例））  
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【妊娠、出産】 

コントロールが良好な症例では在宅静脈栄養を行ないながら、妊娠・出産は可能であるが、周産期に

症状増悪の可能性もあり慎重に判断すべきである。開腹手術の術後の帝王切開の際には腹腔内の

癒着に注意が必要である。 

【継続すべき治療】 

重症度に応じて、腸管減圧、経腸栄養、PN を半永久的に行う必要があり、カテーテル感染の早期対

処と静脈ルートの温存に務める。本人の自立に向けて、思春期前より病気の説明をはじめ、上記医療

手技の教育と指導も行うプログラムの確立や、成人診療科との連携を勧めていくことが今後の課
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【就学、就労】 

病状が不安定で就学あるいは就労が困難であったり、心理的ストレスを抱えていたりする場合があ

る。 

【医療費、保険制度】 

上記「4. 社会支援」の項を参照。Child-Pugh 分類 Cに該当しないものの、治療継続を要する 20歳以

上の患者では、病状の悪化具合に応じて難病対策の枠組みでの助成が受けられる。 

【妊娠、出産】 

妊娠・出産を希望する場合には、産科や小児外科、消化器内科などの医療者間の連携がより重要と

なる。妊娠を機に食道・胃静脈瘤の増悪や胆管炎の発症がみられることもあるため、綿密な病態把

握と周産期管理が必要である。 

【継続すべき治療】 

血液・超音波・内視鏡検査などで病態を正確に評価し、治療を継続する。胃食道静脈瘤、脾機能亢進

症、門脈肺血管障害、胆管炎に対しては自己肝温存を念頭においた治療に加え、肝移植治療も見据

えながら、小児外科、消化器内科、移植外科などと連携する必要がある。肝予備能低下例では容易

に病状が悪化し、早急な肝移植を要する場合がある。 

  

20 
 

検査で精査し、内視鏡的硬化療法や静脈瘤結紮術などを行う。後者は、血液検査(特に血小板数)や

腹部超音波検査(脾腫)を施行し、進行例では部分的脾動脈塞栓術（PSE）や脾摘が施行されること

がある。 

また、続発性肺血流異常も門亢症の病態の一つで、肝肺症候群（HPS）と門脈肺高血圧症（PPH）があ

る。HPS の診断は、経皮酸素飽和度測定が簡便かつ有用であるが、次いでコントラスト心エコーや

99mTc-MAA 肺血流シンチグラフィーを施行する。PPH の診断は、ドップラー心エコーで初期評価し、

右心カテーテル検査で診断を確定する。HPS は肝移植により低酸素血症の改善が期待できるが、

PPH は予後不良であり、症状が出現した時点ですでに病態が進行しており肝移植適応から外れるこ

とがある。 

【癌化】 

近年、自己肝生存例において肝胆道悪性腫瘍(肝細胞癌、胆管癌など)の発生が報告されており、腫

瘍マーカーの測定など発がんを念頭におき、成人科とともに定期的なフォローアップが推奨される。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

術後に肝機能障害や日常生活に支障を来す続発症を発症し治療を要する場合、20 歳まで一定額以

上の補助がある。 

【特定疾患治療研究事業】 

2015 年 7 月 1 日より指定難病として認定された。 

【身体障害者手帳】 

肝硬変症が進行して非代償性肝硬変(Child-Pugh 分類 C)に至った場合は、その障害の程度に応じて

身体障害者手帳が交付される。肝移植後に免疫抑制療法を行っている場合は、1 級として申請でき

る。 

【特別児童扶養手当】 

医療ケアの有無により都道府県単位で認定される。 

【生活用具支給補助】 

特別なものはない。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 
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術後に肝機能障害や日常生活に支障を来す続発症を発症し治療を要する場合、20 歳まで一定額以

上の補助がある。 
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2015 年 7 月 1 日より指定難病として認定された。 

【身体障害者手帳】 

肝硬変症が進行して非代償性肝硬変(Child-Pugh 分類 C)に至った場合は、その障害の程度に応じて

身体障害者手帳が交付される。肝移植後に免疫抑制療法を行っている場合は、1 級として申請でき
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【特別児童扶養手当】 

医療ケアの有無により都道府県単位で認定される。 

【生活用具支給補助】 

特別なものはない。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 
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合不全などが原因の場合がある。 

【癌化】 

根治術後の胆管癌の発生頻度は 0.7-5.4%と報告されており、その発生個所は肝内胆管、吻合部肝

管、遺残膵内胆管とされる。発がんを念頭においた定期的なフォローアップが重要である。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

肝脾腫や肝機能障害などで治療継続の必要性があれば、20歳まで一定額以上の医療費に対して補

助がある。 

【特定疾患研究事業】 

対象疾患となっていない。 

【身体障害者手帳】 

対象疾患となっていない。ただし、肝硬変症が進行して非代償性肝硬変 Child-Pugh 分類 C に至った

場合は、その程度に応じて身体障害者手帳が交付される。 

【特別児童扶養手当】 

対象疾患となっていない。 

【生活用具支給補助】 

特別なものはない。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【進学、就労】 

多くの症例は通常通りである。続発症の発生により病状が不安定となり、就学あるいは就労が困難

な場合や、心理的ストレスを抱える場合がある。 

【医療費、保険制度】 

通常は保険医療であるが、病状によって上記の制度を利用できる。 

【妊娠、出産】 

本疾患は女児、特に 20 代までの若年女性に多い。開腹手術施行例では相応の配慮を要する。また

続発症合併例では、同病態が妊娠・出産に与える影響に配慮する。 

【継続すべき治療】 
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７７．．  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（先先天天性性胆胆道道拡拡張張症症））  

 

1. 疾患名および病態 

【先天性胆道拡張症】 

総胆管を含む肝外胆管が限局性に拡張する先天性の形成異常で、膵・胆管合流異常を合併するもの

をいう。ただし、肝内胆管の拡張を伴う例もある。 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

小児では、腹痛や嘔気・嘔吐の症状が多く、次いで黄疸、発熱がみられる。小児は成人に比べ急性膵

炎の合併が 3 倍程度多いと報告されている。稀に胆道穿孔による胆汁性腹膜炎をきたす。 

【診断時期】 

新生児・乳児期から幼児・学童期、成人期まで広く診断される(およそ 60％が 10 歳以下)。最近では

出生前に診断されることがある。 

【検査】 

血液検査では有症状時にアミラーゼ、ビリルビン、胆道系酵素などの異常がみられる。腹部超音波検

査では肝外・肝内胆管の拡張や蛋白栓が確認できる。MRCPや内視鏡的逆行性膵管胆道造影（ERCP）

により膵・胆管合流異常が同定される。 

【外科治療、内科治療】 

診断がつき次第、症状の有無に関わらず手術治療が必要であり、肝外胆管切除＋肝管空腸吻合術

（根治術）の適応となる。急性膵炎発症例ではまず保存的に治療し、炎症が消退後根治術を施行す

る。術後は続発症に留意し、定期的に経過観察をする。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

一般に予後は良好である。ただし一部の症例では、晩期合併症として胆管炎や肝内結石、胆管癌、

膵石、膵炎などを発症する。 

【胆管炎・肝内結石】 

根治術後、難治性胆管炎や肝内結石をきたす症例がある(2.7〜10.7%)。これらの多くは吻合部狭窄、

肝内胆管狭窄、肝内胆管拡張による胆汁うっ滞が原因である。 

【膵石・膵炎】 

根治術後に膵炎をきたすものがあるが、膵内遺残胆管、拡張した共通管、複雑な膵管形態、膵管癒
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８８．．  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（二二分分脊脊椎椎症症））  

 

1. 疾患名および病態 

【脊髄髄膜瘤・髄膜瘤・潜在性二分脊椎】 

神経管の発生障害に寄る脊髄障害 

病変部（腰椎・腰仙椎：70% 胸椎・胸腰椎：20% 仙椎:10%） 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

病変部以下の脊髄症状。 

二分脊椎には、開放性と潜在性があり、開放性には脊髄披裂、脊髄髄膜瘤が含まれ、潜在性は病巣

が皮膚に覆われている。しかし、皮膚陥凹・母斑、皮下脂肪腫などの皮膚徴候を認めるものが多い。 

開放性二分脊椎は生下時から下肢運動機能障害、知覚障害、膀胱直腸機能障害などを認める。それ

に対し、潜在性二分脊椎では、生下時には異常を認めないものの、成長とともに係留された脊髄が

障害を受け神経障害を発症する脊髄係留症候群を来たす症例がある。 

【診断時期】 

開放性は胎児期・新生児期の特徴的身体所見で診断され、潜在性は胎児期から青年期に超音波検

査や MRI 検査で診断される。 

【検査】 

羊水検査、神経学的評価、超音波検査、MRI 検査などがある。 

【外科治療、内科治療】 

脊髄髄膜瘤の閉鎖術とシャント手術、脊髄係留症候群に対する係留解除などが必要とされる外科治

療で、その他、下肢機能障害、膀胱直腸機能障害は保存的に経過観察しながら、症例にあった治療を

行っていくことが必要となる（次項で述べる）。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

【脳神経外科領域】 

合併するキアリⅡ奇形、中脳水道狭窄、静脈環流異常、脊髄髄膜瘤、その他中枢神経系の合併など

すべてが水頭症の発現に関与している。水頭症の治療が必要である場合、脊髄髄膜瘤閉鎖術とシャ

ント術を行う。水頭症による精神運動発達障害を生じる可能性がある。また、キアリ奇形では、脳幹機

能障害のために呼吸障害を伴うことがあり注意が必要である。 

24 
 

定期的に血液検査や腹部超音波検査を施行し、続発症の発生に注意する。特に、繰り返す胆管炎・膵

炎や発がんが疑われる場合は、追加の画像検査や外科的治療が必要となる。また少数例ではある

が、肝移植の適応を考慮しなければならない症例が存在する。 
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８８．．  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（二二分分脊脊椎椎症症））  

 

1. 疾患名および病態 

【脊髄髄膜瘤・髄膜瘤・潜在性二分脊椎】 

神経管の発生障害に寄る脊髄障害 

病変部（腰椎・腰仙椎：70% 胸椎・胸腰椎：20% 仙椎:10%） 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

病変部以下の脊髄症状。 

二分脊椎には、開放性と潜在性があり、開放性には脊髄披裂、脊髄髄膜瘤が含まれ、潜在性は病巣

が皮膚に覆われている。しかし、皮膚陥凹・母斑、皮下脂肪腫などの皮膚徴候を認めるものが多い。 

開放性二分脊椎は生下時から下肢運動機能障害、知覚障害、膀胱直腸機能障害などを認める。それ

に対し、潜在性二分脊椎では、生下時には異常を認めないものの、成長とともに係留された脊髄が

障害を受け神経障害を発症する脊髄係留症候群を来たす症例がある。 

【診断時期】 

開放性は胎児期・新生児期の特徴的身体所見で診断され、潜在性は胎児期から青年期に超音波検

査や MRI 検査で診断される。 

【検査】 

羊水検査、神経学的評価、超音波検査、MRI 検査などがある。 

【外科治療、内科治療】 

脊髄髄膜瘤の閉鎖術とシャント手術、脊髄係留症候群に対する係留解除などが必要とされる外科治

療で、その他、下肢機能障害、膀胱直腸機能障害は保存的に経過観察しながら、症例にあった治療を

行っていくことが必要となる（次項で述べる）。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

【脳神経外科領域】 

合併するキアリⅡ奇形、中脳水道狭窄、静脈環流異常、脊髄髄膜瘤、その他中枢神経系の合併など

すべてが水頭症の発現に関与している。水頭症の治療が必要である場合、脊髄髄膜瘤閉鎖術とシャ

ント術を行う。水頭症による精神運動発達障害を生じる可能性がある。また、キアリ奇形では、脳幹機

能障害のために呼吸障害を伴うことがあり注意が必要である。 

24 
 

定期的に血液検査や腹部超音波検査を施行し、続発症の発生に注意する。特に、繰り返す胆管炎・膵

炎や発がんが疑われる場合は、追加の画像検査や外科的治療が必要となる。また少数例ではある

が、肝移植の適応を考慮しなければならない症例が存在する。 
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【身体障害者手帳】 

障害の有無により、肢体不自由、ぼうこう又は直腸機能障害の程度に応じて身体障害者手帳が交付

される。 

【特別児童扶養手当】 

医療ケアの有無により都道府県単位で認定される。 

【生活用具支給補助】 

障害者自立支援法に基づき、自立支援給付、補装具費・日常生活具が支給される。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【就学、就労】 

脳神経外科領域に関する精神発達遅滞や、整形外科領域に関する下肢運動障害の程度により、就

学・就労の制限が生じる。排泄管理によっては、拘束時間が不規則であったり、長時間に渡る作業は

難しい場合がある。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照 

【妊娠、出産】 

性機能に関わる神経の障害・射精障害。 

性行為の可否・妊娠の可否など産婦人科医、泌尿器科医との連携が必要。 

【継続すべき治療】 

各個人により症状が異なるために、各々の内容に合わせて治療が必要である。 

特に学齢期は心身発達が著しいために、後遺障害から派生する問題も医学上・生活上の多岐にわた

る。大きな変化がなくても、就学、就労などのイベントや、年齢毎に主たる診療科のみでなく、関係各

科とのコンタクトを絶やさないことも重要である。 

運動障害などから肥満傾向を認めることがあり、成人期では糖尿病などにも注意が必要となる。 
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シャント術を行った症例では、経過中に頭痛、嘔吐、痙攣、高熱などを認めた場合はシャントトラブル

（閉塞、感染など）を疑い精査、加療が必要となる。 

【整形外科領域】 

下肢機能障害（足の変形・歩行障害・麻痺レベルによる。） 

全身状態や将来的な歩行能力を考慮しながら決定する必要がある。高位麻痺例では股関節・膝関節

脱臼や内反足を合併することが多い。股関節脱臼に対して乳児期に装具による治療を行うこともあ

るが、幼児期以降に歩行の状態を確認してから治療介入の必要性を判断することが多い。内反足の

治療では知覚障害のために矯正ギブス内で褥瘡を生じやすく、また、下肢の血流が不良なことが多

く、過度の矯正は避ける必要がある。また、脊椎後彎変形により姿勢維持が困難である。安定座位獲

得のために手術矯正が必要になる。独歩可能な場合には足部変形治療を行う。 

感覚障害による褥瘡・低温熱傷を発症することもあり、皮膚科、形成外科などと協力して治療が必要

となる。 

【小児外科･泌尿器科領域】 

神経因性膀胱に対して、腎機能保護、尿禁制の獲得のために間欠的自己導尿（CIC）、抗コリン薬、抗

菌薬の投与を行う。自己導尿は、幼少時は家族に、成長とともに本人に指導する。これらで、尿路感

染がコントロールできない膀胱尿管逆流を認める低コンプライアンス膀胱などでは外科治療が必要

になることがある。消化管を利用した膀胱拡大術、膀胱尿管逆流根治術(膀胱尿管新吻合術)、尿失

禁に対して膀胱頸部手術などが行われる。 

慢性的便秘に対しては、大腸の走行に沿ってマッサージを行う腹部マッサージ、本人、もしくは家族

が肛門から指を挿入して用手的に便を取り除く摘便、下剤や浣腸、座薬などで排便をコントロールす

ることが一般的である。また、一時的に便失禁を防止するため Anal plug を用いることがある。浣腸

などで排便コントロールが困難な場合は、逆行性洗腸(微温湯による高圧浣腸を連続して行う)を指

導する。また、順行性洗腸(ACE)のために洗腸路造設手術（MACE 手術など）が行われることがある。

令和2年度4月の診療報酬改定により、現行の在宅経肛門的自己洗腸療法指導管理料に加えて、在

宅経肛門的自己洗腸用材料加算が新設され、限定的ながら洗腸用具の提供が可能となっている。 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

脊髄髄膜瘤、脊髄脂肪腫による行動・知的障害、運動障害、排尿排便障害、皮膚所見などのうち一つ

以上の症状が続く場合、20 歳まで一定額以上の医療費に対して補助がある。 

【特定疾患治療研究事業】 

対象疾患となっていない。 
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【身体障害者手帳】 

障害の有無により、肢体不自由、ぼうこう又は直腸機能障害の程度に応じて身体障害者手帳が交付

される。 

【特別児童扶養手当】 

医療ケアの有無により都道府県単位で認定される。 

【生活用具支給補助】 

障害者自立支援法に基づき、自立支援給付、補装具費・日常生活具が支給される。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【就学、就労】 

脳神経外科領域に関する精神発達遅滞や、整形外科領域に関する下肢運動障害の程度により、就

学・就労の制限が生じる。排泄管理によっては、拘束時間が不規則であったり、長時間に渡る作業は

難しい場合がある。 

【医療費、保険制度】 

上記社会支援参照 

【妊娠、出産】 

性機能に関わる神経の障害・射精障害。 

性行為の可否・妊娠の可否など産婦人科医、泌尿器科医との連携が必要。 

【継続すべき治療】 

各個人により症状が異なるために、各々の内容に合わせて治療が必要である。 

特に学齢期は心身発達が著しいために、後遺障害から派生する問題も医学上・生活上の多岐にわた

る。大きな変化がなくても、就学、就労などのイベントや、年齢毎に主たる診療科のみでなく、関係各

科とのコンタクトを絶やさないことも重要である。 

運動障害などから肥満傾向を認めることがあり、成人期では糖尿病などにも注意が必要となる。 
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シャント術を行った症例では、経過中に頭痛、嘔吐、痙攣、高熱などを認めた場合はシャントトラブル

（閉塞、感染など）を疑い精査、加療が必要となる。 

【整形外科領域】 

下肢機能障害（足の変形・歩行障害・麻痺レベルによる。） 

全身状態や将来的な歩行能力を考慮しながら決定する必要がある。高位麻痺例では股関節・膝関節

脱臼や内反足を合併することが多い。股関節脱臼に対して乳児期に装具による治療を行うこともあ

るが、幼児期以降に歩行の状態を確認してから治療介入の必要性を判断することが多い。内反足の

治療では知覚障害のために矯正ギブス内で褥瘡を生じやすく、また、下肢の血流が不良なことが多

く、過度の矯正は避ける必要がある。また、脊椎後彎変形により姿勢維持が困難である。安定座位獲

得のために手術矯正が必要になる。独歩可能な場合には足部変形治療を行う。 

感覚障害による褥瘡・低温熱傷を発症することもあり、皮膚科、形成外科などと協力して治療が必要

となる。 

【小児外科･泌尿器科領域】 

神経因性膀胱に対して、腎機能保護、尿禁制の獲得のために間欠的自己導尿（CIC）、抗コリン薬、抗

菌薬の投与を行う。自己導尿は、幼少時は家族に、成長とともに本人に指導する。これらで、尿路感

染がコントロールできない膀胱尿管逆流を認める低コンプライアンス膀胱などでは外科治療が必要

になることがある。消化管を利用した膀胱拡大術、膀胱尿管逆流根治術(膀胱尿管新吻合術)、尿失

禁に対して膀胱頸部手術などが行われる。 

慢性的便秘に対しては、大腸の走行に沿ってマッサージを行う腹部マッサージ、本人、もしくは家族

が肛門から指を挿入して用手的に便を取り除く摘便、下剤や浣腸、座薬などで排便をコントロールす

ることが一般的である。また、一時的に便失禁を防止するため Anal plug を用いることがある。浣腸

などで排便コントロールが困難な場合は、逆行性洗腸(微温湯による高圧浣腸を連続して行う)を指

導する。また、順行性洗腸(ACE)のために洗腸路造設手術（MACE 手術など）が行われることがある。

令和2年度4月の診療報酬改定により、現行の在宅経肛門的自己洗腸療法指導管理料に加えて、在

宅経肛門的自己洗腸用材料加算が新設され、限定的ながら洗腸用具の提供が可能となっている。 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

脊髄髄膜瘤、脊髄脂肪腫による行動・知的障害、運動障害、排尿排便障害、皮膚所見などのうち一つ

以上の症状が続く場合、20 歳まで一定額以上の医療費に対して補助がある。 

【特定疾患治療研究事業】 

対象疾患となっていない。 
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【食道機能障害】  食道機能障害が遷延するため十分な経口摂取が困難なことがある。 嚥下訓練

により、年齢とともに症状が改善する。 長期に食道機能障害が遷延する場合 、胃瘻による栄養投

与などが選択される。 

【胃食道逆流症】食道閉鎖症術後に多い合併症であり、  内科的治療で改善しない場合や、食道裂孔

ヘルニアを合併する場合には、噴門形成術の適応となる。逆流性食道炎やバレット食道を呈すると

食道がんの危険性もあり 定期的な経過観察が必要である。  

【気管軟化症】気管や気管支の断面が扁平となり、内腔がせまくなるため、喘鳴をともなった努力様

呼吸を呈することがある。理学療法や内科的治療で 2 歳ぐらいまでに改善するが、生命の危険を伴

う場合には、大動脈胸骨固定術を行うなどの外科的治療が選択されることもある。  

【多発奇形（症候群）】直腸肛門奇形、椎体異常、心疾患、泌尿器系疾患などの多発奇形を合併するこ

とがあり、各疾患に対する専門的な治療が必要である。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

対象疾患となっていない。 

【特定疾患研究事業】 

対象疾患となっていない。 

【身体障害者手帳】 

食道閉鎖単独では対象疾患となっていない。 

【特別児童扶養手当】 

食道閉鎖単独での認定は困難な可能性があり、また所得制限もある。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【進学、就労】 

就学に関してはほぼ問題ないと思われるが、症候群の合併もありうるため教員の理解も得て、支援

していく必要がある。単独疾患であれば就業などに支障はないことが多い 。 

【継続すべき治療】 

28 
 

９９．．  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（食食道道閉閉鎖鎖症症））  

  

1. 疾患名および病態 

【食道閉鎖症】食道が連続していない疾患で、5 つの型に分類される。一番多いのが、上部食道が盲

端となり、気管と下部食道が連続（気管食道瘻）している C型で、食道閉鎖の 8 割を占める。   

 （日本小児外科学会ホームページより引用） 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】出生後、泡沫状の唾液の溢流がみられる。唾液誤嚥による肺炎や、気管食道瘻からの胃液の

肺への逆流により肺炎のリスクがある。 

【診断時期・検査】 

胎児期に羊水過多や、拡張した上部食道および小さい胃泡などにより、 診断されることもある。出

生後、単純 X 線写真で胃管が上部食道内でコイルアップする（胃内に到達しない）ことで確定診断

される。 

【外科治療】 

外科的に胸腔鏡または開胸 にて気管食道瘻の切離と食道食道吻合術を行う。一期的に食道を吻合

できず、食道バンディングや胃瘻造設を行う場合もある。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

【縫合不全】吻合部に穴が開くことで、術後早期に生じる。多くは胸腔ドレナージ等により保存的に治

癒する。稀に気管食道瘻が再発することがあり、この場合、追加治療を要することが多い。 

【吻合部狭窄】食道吻合部に狭窄を生じた場合、術後安定した時期に内視鏡・透視下にバルーン拡張

術等が選択される。通過障害が出現すれば、造影検査などで診断し、臨時のバルーン拡張などの治

療を導入する。  
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【食道機能障害】  食道機能障害が遷延するため十分な経口摂取が困難なことがある。 嚥下訓練

により、年齢とともに症状が改善する。 長期に食道機能障害が遷延する場合 、胃瘻による栄養投

与などが選択される。 

【胃食道逆流症】食道閉鎖症術後に多い合併症であり、  内科的治療で改善しない場合や、食道裂孔

ヘルニアを合併する場合には、噴門形成術の適応となる。逆流性食道炎やバレット食道を呈すると

食道がんの危険性もあり 定期的な経過観察が必要である。  

【気管軟化症】気管や気管支の断面が扁平となり、内腔がせまくなるため、喘鳴をともなった努力様

呼吸を呈することがある。理学療法や内科的治療で 2 歳ぐらいまでに改善するが、生命の危険を伴

う場合には、大動脈胸骨固定術を行うなどの外科的治療が選択されることもある。  

【多発奇形（症候群）】直腸肛門奇形、椎体異常、心疾患、泌尿器系疾患などの多発奇形を合併するこ

とがあり、各疾患に対する専門的な治療が必要である。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

対象疾患となっていない。 

【特定疾患研究事業】 

対象疾患となっていない。 

【身体障害者手帳】 

食道閉鎖単独では対象疾患となっていない。 

【特別児童扶養手当】 

食道閉鎖単独での認定は困難な可能性があり、また所得制限もある。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

【進学、就労】 

就学に関してはほぼ問題ないと思われるが、症候群の合併もありうるため教員の理解も得て、支援

していく必要がある。単独疾患であれば就業などに支障はないことが多い 。 

【継続すべき治療】 
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多くの患者では、嚥下機能や通過障害、呼吸症状などは改善するが、成人期以降も何らかの合併症

状が持続する場合がある。そのような患者では、社会活動が可能なように、合併症状に対する治療

を継続する。 

無症状でも、逆流性食道炎のリスクがあり、また食道癌の報告もあるため、内視鏡検査も検討され

る。 
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1100..  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（停停留留精精巣巣））  

  

1. 疾患名および病態 

【停留精巣】リラックスした状態でも、陰嚢内に精巣を触知しない状態 

 

2. 一般的な治療概略 

【症状】 

陰嚢内での精巣非触知 

【診断時期・治療】 

リラックスした状態でも、精巣が陰嚢内に触知しないことで発見される。生後間もなくは精巣が自然

下降することもあるため、しばらくは経過観察可能であるが、腹腔内精巣や 1歳までに精巣を触知

しない場合、停留精巣側と比較し健側の精巣肥大が出現している場合には速やかに精巣固定術が

検討される。腹腔内精巣においては、腹腔鏡補助下での固定術が行われることもあるが、精巣萎縮

が明らかな場合は、除睾術が選択されることもある。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

【生殖機能】生殖機能を決定する要因は 1 つではないが、停留精巣、特に腹腔内精巣においては、妊

孕性が低下することがわかっており、適切な時期に精巣固定術を選択することで、進行を予防す

る。患側の精巣萎縮を生じると対側（健側）精巣は肥大することが多い。長期フォローアップでは、精

巣の成長を確認する。 

【発癌】腹腔内精巣を放置すると癌化のリスクが高いという報告がある。また停留精巣術後、萎縮し

ていた精巣が急に増大した場合には、発癌を疑い速やかに精査・加療（睾丸摘出・病理検査）を行う。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

対象疾患となっていない。 

【特定疾患研究事業】 

対象疾患となっていない。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 
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5. 移行期、成人期の問題点 

多くの患者では、思春期までにフォローアップは終了するが、萎縮精巣などでは定期的に小児外科

や泌尿器科で検査を行い、合併症・後遺症についての情報提供を行う。なお、成人の停留精巣は癌

化しやすいという報告もあり、注意を要する。 
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1111..  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（胃胃瘻瘻保保有有者者：：身身体体障障害害児児もも含含むむ））  

 

1. 疾患名および病態 

【胃瘻造設状態】経口摂取困難、栄養不良等により、経鼻胃管チューブ留置による長期栄養管理が行

われている場合、胃瘻造設が適応とされる。 

 

2. 一般的な治療（管理）概略 

胃瘻チューブは定期的に交換を行う。在宅物品が必要な場合、その処方を行う。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

【チューブ・カテーテル関連のトラブル】 

バンパー埋没症候群：胃内腔のバルーンやバンパーが胃壁に食い込んだ状態となることがある。毎

日、胃瘻チューブが回転するか、また体外の部分が食い込んでいないか注意することで予防でき

る。 

閉塞：内部の汚れ等による閉塞を予防するため、微温湯で浅い流す。酢水（市販の食酢を 10 倍に希

釈した水）等を使用することもある。完全に閉塞した場合は、主治医へ連絡して速やかに交換する。 

破損・漏れ：カテーテルの劣化によるため、チューブを入れ替える。 

計画外抜去：瘻孔は自然閉鎖するため、早急に主治医へ連絡して留置する。代理チューブを挿入す

ることを指示されていればゆっくり計画外抜去後の穴より代理チューブを挿入後、受診する。 

ボールバルブ症候群：バルーン・チューブ型カテーテルの先端バルーンが、胃蠕動により幽門から十

二指腸に排出し、十二指腸に嵌頓してしまう状態である。適切な位置にバルーンを戻し、外部ストッパ

ーの位置を調整して固定する。 

【皮膚トラブル】 

肉芽・瘻孔拡大・皮膚びらんなどがあれば軟膏塗布や固定方法の調整などをおこなう。通常は時間

経過とともに症状は改善するが、改善しない場合は、主治医に相談する。 

【栄養剤注入関連のトラブル】 

下痢：栄養剤の濃度や栄養剤の投与量・投与速度などを調整する。栄養剤の変更も検討される。腸炎

の合併にも注意が必要である。 

便秘：水分量の不足や腸管蠕動低下により生じるため、水分量の調整や内服薬による調整をおこな

う。 
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5. 移行期、成人期の問題点 

多くの患者では、思春期までにフォローアップは終了するが、萎縮精巣などでは定期的に小児外科

や泌尿器科で検査を行い、合併症・後遺症についての情報提供を行う。なお、成人の停留精巣は癌

化しやすいという報告もあり、注意を要する。 
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胃食道逆流、嘔吐：誤嚥による肺炎や窒息のリスクがあるため、体位や流量・栄養剤の粘度などの工

夫を行う。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

対象となる原疾患（状態）による。 

【特定疾患研究事業】 

対象となる原疾患（状態）による。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

【身体障害者手帳】 

対象となる原疾患（状態）による。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

訪問診療：原疾患の進行による経口摂取困難による胃瘻造設であった場合、症状が安定していれば

原疾患の治療とともに近医（訪問診療等の実施施設）へ胃瘻交換を引き継ぐことも可能である。 

成長による側弯により、胃排出障害や胃食道逆症が増悪することがある。 

成長により、胃瘻チューブのシャフトの長さを調整する必要がある。 
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1122．．  移移行行期期支支援援ガガイイドドブブッックク（（気気管管切切開開保保有有者者ににおおけけるるトトラランンジジシショョンン））  

  

1. 疾患名および病態 

【気管切開】 

気管切開の適応は、両側声帯麻痺や頭頸部腫瘍などの上気道閉塞や長期間にわたる人工呼吸管理、

気道分泌物による換気障害、誤嚥などである。 

 

2. 一般的な治療（管理）概略 

気管切開チューブは定期的に交換を行う。在宅物品が必要な場合、その処方を行う。 

 

3. 合併症、後遺障害とその対応 

【計画外抜去】気管切開チューブを挿入する。計画外抜去中、気道確保がされていれば、余裕をもっ

て挿入できるが、気道確保が困難な場合は、速やかに抜けたチューブを再挿入する。その際、抵抗

がないことに注意しつつ、丁寧に留置し、固定する。酸素濃度の確認も必要である。 

【肉芽形成】慢性期の合併症として、気管内・気管切開口の肉芽形成がある。カニューレ交換時の出血

や痛み、気管狭窄の原因となりうるため、軟膏塗布などをおこなう。通常常は時間経過とともに改

善するが、改善傾向がない場合にはカニューレの材質を軟らかいものへ変更することも考慮される。 

【出血】カニューレの先端による気管壁損傷から肉芽や潰瘍ができると出血することがある。場合に

よっては気管壁に孔があいて、腕頭動脈瘻を形成し大出血を生じることもある。腕頭動脈瘻の救命

率は低く、カニューレから血液が引けてくる場合は、腕頭動脈瘻の可能性も念頭に救急を受診する

必要がある。 

 

4. 社会支援 

【小児慢性特定疾患事業】 

対象となる原疾患（状態）による。 

【特定疾患研究事業】 

対象となる原疾患（状態）による。 

【自立支援医療（育成医療）】 

対象疾患である。 

【身体障害者手帳】 

対象となる原疾患（状態）による。 
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【特別児童扶養手当】 

対象となる原疾患（状態）によるが、所得制限もある。 

【生活用具支給補助】 

障害者認定がされれば、障害者自立支援法に基づき、自立支援給付、補装具費・日常生活具が支給

される。 

自費購入の補装具は医療費控除の対象となる。 

 

5. 移行期、成人期の問題点 

訪問診療：原疾患の進行による気管切開が実施された場合、症状が安定していれば原疾患の治療と

ともに近医（訪問診療等の実施施設）へ気管切開チューブ交換を引き継ぐことも可能である。 

成長による気管切開チューブの太さや長さを調整する必要がある。 
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