
Human Developmental Research 
2016.Vol.30，169-172 

169 

先天性中枢性低換気症候群の疾患像と発達予後への 

影響因子の検討 
（中間報告） 

 

 群馬大学大学院医学系研究科小児科 緒 方 朋 実 

 群馬大学大学院医学系研究科小児科 村 松 一 洋 

 大阪大学大学院医学系研究科内科系臨床医学専攻情報統合医学小児科 苛 原   香 

 群馬大学大学院医学系研究科小児科 荒 川 浩 一 

 

Analysis of the prognostic factor on developmental outcome and disease 

survey in congenital central hypoventilation syndrome (CCHS) 

 

Department of Pediatrics, Graduate School of Medicine, Gunma University,  OGATA, Tomomi 

Department of Pediatrics, Graduate School of Medicine, Gunma University,  MURAMATSU, Kazuhiro 

Department of Pediatrics, Graduate School of Medicine, Osaka University,  IRAHARA, Kaori 

Department of Pediatrics, Graduate School of Medicine, Gunma University,  ARAKAWA, Hirokazu 

 

要 約 

 

先天性中枢性低換気症候群は睡眠および覚醒時の無呼吸を特徴とする稀な疾患である。罹患児の発

達予後に関するデータは非常に少ない。欧米では気管切開管理による呼吸管理が中心であるが，本邦

では本疾患に対する診療管理方針に一定の基準がなく，マスク換気による非侵襲的な呼吸管理症例も

多い。出生直後から発症することが多い本疾患では，いかに低酸素エピソードによる中枢神経合併症

を防ぐかが診療のポイントとなる。本研究では発達予後に影響を及ぼす要因を見出し，適切な治療管

理方法を策定する。 

【キー・ワード】先天性中枢性低換気症候群，発達予後，気管切開，マスク換気 

 

Abstract 

 

    Congenital central hypoventilation syndrome (CCHS) is very rare disease characterized by 

the central apnea during sleep, and also daytime in some cases. There are few studies about the 

development prognosis of CCHS. In European Union and North America, respiratory ventilation 

is managed by tracheotomy. Otherwise in Japan, there is no guideline of CCHS respiratory 

management. Many children are cared for central apnea by noninvasive positive pressure 

ventilation using facial mask. It is important to prevent the developmental complications by the 

hypoxemia condition occurred after the perinatal period soon. The objective of this study is to find 
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the prognostic factor on developmental outcome and disease survey in CCHS and lead to an 

appropriate management for CCHS. 

【 Key words 】  congenital central hypoventilation syndrome, psychomotor development,  

tracheotomy,  mask ventilation NIPPV 

 

はじめに 

 

先天性中枢性低換気症候群（congenital central hypoventilation syndrome 以下 CCHS）は先天性

の呼吸中枢障害により，睡眠時の無呼吸あるいは低換気を起こす疾患である。非常に稀な疾患で，そ

の出生頻度は 5～20万人に 1人と言われている。 

欧米では診断・治療ガイドラインが作成され，治療センターも集約化されており，生命維持からい

かに中枢神経ダメージを防ぐかに焦点が移っている。一方，わが国では診療管理方法に一定の基準が

なく，CCHS患者数や疾患像，発達予後の正確な把握にも至っていないのが現状である。我々は CCHS

の疾患像と発達予後に影響する因子を見出すことを目的として調査を行った。 

 

方法・結果 

 

１．予備調査 

まず CCHSの呼吸管理方法と発達予後の関連を調べるため，予備調査を行った。 

【対象・方法】群馬県・東京近郊の臨床的・遺伝学的に診断された CCHS患者 23症例を対象とし，

主治医に対してアンケート調査を行った。 

【結果】生後 3ヶ月までの気管切開による確実な呼吸管理が発達予後を改善，中枢神経合併症の予

防が期待でき，マスク換気は最も知的発達遅滞の危険率が高いとの結果を得た。 

 

２．全国調査（一次） 

予備調査の結果を確実なものにするために全国調査を行った。 

【対象・方法】日本小児科学会専門医研修指定病院の 519 施設にある小児に関わる診療科（小児

科，新生児科，小児外科，集中治療科）に対して調査票郵送により，CCHSへの診療経験の有無につ

いてのアンケート調査を行った。 

【結果】81.3%の回答率により CCHS を診療中もしくは過去に診療経験のある症例を把握するこ

とができた。主に通院している診療科は小児科に限らず，ヒルシュスプルング病といった外科治療を

必要とする消化器疾患を合併しているために小児外科が管理している症例，気管切開の関係から集中

治療科が管理する症例が多数存在した。中には療育病院や開業医（主に内科）へ通院している症例も

存在した。 
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３．全国調査（二次）：現在調査中 

 一次調査で回答した主治医に対して詳細調査を行った。 

【対象・方法】一次調査ならびに追跡調査により判明した CCHS 患者の主治医に対して詳細なア

ンケートを行った。 

【調査内容】診断，治療，神経学的評価，社会福祉制度の利用状況 

【結果】発症時期は出生直後が 67％で，90％以上が生後 1ヶ月以内であった。呼吸管理法は 57％

が気管切開，27％はマスク換気，16％は気管切開からマスク換気に移行していた。睡眠時だけでなく，

覚醒時にも低換気を呈する症例は 24％に認めた。運動発達遅滞は 15％程度であったのに対して，知

的発達遅滞は 58％に上った。 

気管切開時期と発達予後の関連を就学児で検討すると，気管切開時期が早期であるほど発達予後が

良好であった。しかし予備調査の結果と異なり，マスク換気でも発達予後が良好な症例も認められた。 

なお本研究は群馬大学疫学倫理委員会の承認を得て実施したものである。 
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