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Abstract：Between ２０００ and ２００９, １４ cases of trisomy １８ were admitted to our division.　Eight of 

these cases（５７.４％）were diagnosed before birth, and ４ cases（２８.６％）had received intubation 

during neonatal resuscitation.　There were １４ cases（１００％ of the cases）of small�for�date infant 

and congenital heart disease, for which no surgical interventions were performed.　There were 

５ cases（３５.７％）of gastrointestinal disease, only one of which was treated by radical surgery.　In 

total, １０ cases（７１.４％）died during NICU hospitalization.　The duration of survival ranged from 

０ to ５０４ days（Central value：１５６.６ days）.　A minority ３５.７％ of the cases survived the first year, 

and ３ cases（２１.４％）were transitions to home medical care.　These data suggest that home medi-

cal care therefore represents a viable option for the treatment of infants with trisomy １８.　In the 

future, we will try transition all such patients to home medical care if at all possible, because 

such a situation improves the situation of the family.
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　要旨：２０００年から２００９年に当院 NICU で経験した trisomy １８ の１４症例について後方視的に検討した．

8
　
 例（５７.１％）が出生前診断されており， 4

　
 例（２８.６％）が出生時の蘇生で気管挿管を要した．全例が不

当軽量児で先天性心疾患を合併したが，心臓外科手術を施行された例はなかった．消化器外科疾患の合併

は５例（３５.７％）であり，このうち１例のみで根治術が施行された．NICU 入院中に１０例（７１.４％）が死

亡しており，死亡日齢は０～５０４（中央値：１５６.５）であった． 1
　
 年以上の生存率は３５.７％であり， 3

　
 例

（２１.４％）が在宅医療へ移行できた．今回の検討から，trisomy １８ であっても在宅医療の選択の余地がある

ことが示唆された．今後，当院での trisomy １８ の管理方針として，児の病態と家族背景を熟慮し，可能な

限り在宅医療を目指していく予定である．
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は　じ　め　に

trisomy １８（以下，本症）の生命予後は極めて不良で

あることから，以前はすべての延命のための治療を制限

すべき疾患とみなされていた１）．近年では標準的な新生

児集中治療を行うことで本症の１年生存率が著明に改善

することが示されている２）．しかしながら，その治療方

針についてはどこまで積極的に行うべきなのか未だ賛否

がある．

当院では，これまで患者家族の意向を第一に尊重して

本症に対する試行錯誤の医療介入を行ってきた．今回，

過去１０年間に当院で経験した１４症例について報告する．

対象および方法

２０００年１月から２００９年１２月の１０年間において当院 

NICU に入院した総患者数は１,８３２であった.このうち，

臨床所見あるいは染色体検査にて trisomy １８と診断さ

れた１４例を対象とした．その家族歴や妊娠分娩歴，胎児

診断の有無，分娩様式，在胎週数，出生体重，Apgar 

score，合併奇形，治療法，予後などについて診療録を用

いた後方視的検討を行った．

結　　　　　果

表１に１４症例の概要を示す．全例が院内出生であり，

分娩様式は１３例（９２.９％）が帝王切開であった．女児

（５７.１％）が多く，全例が子宮内発育遅延（IUGR）に伴

う不当軽量児で，低出生体重児（LBWI）であった． 5
　
 

分後の Apgar score の平均値は５.０±１.７点であり，8
　
 点

以上の症例は２例（１４.３％）のみであった．

表２に周産期背景を示す．母体年齢は２６歳から４２歳

（３４.４±４.２歳）で，初産が５名（３５.７％）であった．ほと

んどが自然妊娠であり，補助生殖治療後の妊娠成立は１

名のみであった．また， 8
　
 例（５７.１％）では出生前診断

が行われていた．

表３に先天性心疾患（CHD）と消化器外科疾患の合併

の内訳を示す．全例に CHD を合併しており，肺血流増

加型が大部分を占めた．また，CHD に対して心臓外科

手術を施行された症例はなかった．消化器外科疾患は５

例（３５.７％）でみられ，食道閉鎖症と鎖肛，腹壁破裂，
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表１　１４症例の概要

６/８性別（男／女）
１４/０出生場所（院内／院外）
１/１３分娩方法（経膣／帝切）

２９～３８週（３５.７±２.４）在胎週数
３３.２～４３.３cm（３８.９±２.８）身長
８８２～２,３６０g（１,４８７±３５５）体重
２５.０～３２.５cm（２９.７±２.０）頭囲
１～８点（２.９±２.１）Apgar socore１分値
３～８点（５.０±１.７）Apgar socore５分値
４例（２８.６％）出生時の蘇生での気管挿管

（平均値±標準偏差 or 平均）

表２　周産期背景

２６～４２歳（３４.４±４.２）母親の年齢
５/９出産歴（初産／経産）

１名（７.１％）生殖補助治療後妊娠
８例（５７.１％）出生前診断

（平均値±標準偏差 or 平均）

表３　先天性心疾患と消化器外科疾患の合併の内訳

死亡日齢消化器外科疾患先天性心疾患出生体重（g）在胎週数症例

２鎖肛ECD１,３８５２５１（２０００）
０食道閉鎖症，鎖肛VSD１,１２２３３２（２００１）
７６CoA complex１,２９７３７３（２００４）
５０４VSD, PDA２,３６０３８４（２００５）

在宅（死亡）DORV１,８３２３８５（２００５）
２６５肝芽腫VSD, PDA１,６２２３６６（２００６）
２４１ECD, PDA１,３０５３１７（２００６）

在宅（死亡）VSD１,５１１３７８（２００７）
２３７VSD, PDA８８２２９９（２００７）
２３食道閉鎖症ECD１,３３７３６１０（２００７）

在宅（生存）腹壁破裂DORV１,２３４３７１１（２００７）
５TGA１,３８５３５１２（２００８）
入院中VSD１,６８７３７１３（２００８）
３６９DORV１,８６７３６１４（２００８）

ECD：心内膜床欠損症，VSD：心室中隔欠損症，CoA：大動脈縮窄症，PDA：動脈管開存症，
DORV：両大血管右室起始症，TGA：大血管転位症，IAA：大動脈離断症



肝芽腫であった．１４症例中１０例（７１.４％）が NICU 入院

中に死亡しており，死亡日齢は０～５０４（中央値：１５６.５）

であった． 1
　
 例が現在も NICU で入院加療中であるが，

3
　
 例（２１.４％）が在宅医療へ移行できた．

表４に入院後の治療及び経過を示す．出生時の蘇生で

気管挿管を要した４例すべてが，引き続き人工換気を施

行された．また，気管挿管を必要としなかった１０例のう

ち後に６例で人工換気， 2
　
 例で nasal CPAP を要した．

外科手術は６例に施行され，気管切開術が４例，胃瘻造

設術が１例，腹壁破裂根治術が１例であった．生存期間

については， 1
　
 週間未満が３例， 1

　
 か月未満が１例， 1

　
 

年未満が５例， 1
　
 年以上が５例であり， 1

　
 週間生存率が

７８.６％，1
　
 か月生存率が７１.４％，1

　
 年間生存率が３５.７％で

あった．

表５に生存退院した３症例について示す．生存退院し

た症例の入院期間は８か月から１年４カ月であった．在

宅医療として２例に在宅酸素療法（HOT）， 1
　
 例に在宅

人工呼吸管理を要し， 3
　
 例とも経管栄養が行われた．ま

た， 3
　
 例中２例が退院後６か月以内に死亡した．

考　　　　　察

trisomy １８ は，特徴な身体的所見（手指の重なり，短

い胸骨，揺り椅子状の足など）を呈する疾患であり，１９６０

年に Edwards らにより初めて報告された３）．胎児期よ

り発育遅延を伴うことが多く，CHD や呼吸器疾患（横隔

膜弛緩症，上気道閉塞，無呼吸発作など），消化器疾患

（食道閉鎖，鎖肛，腹壁破裂など），泌尿器疾患（馬蹄腎，

水腎症など）などの様々な合併症を有する．その発生頻

度は３,６００～８,５００人に１人であり，平均生存率が１４.５日

間， 1
　
 年生存率が５～１０％とされ，その生命予後は極め

て不良である１）．このため，以前は本症に対する医療介

入が積極的に行われることはなかった．わが国でも１９８７

年に仁志田らによって提唱された「新生児医療における

倫理的観点からの意志決定」４） において，本症は class 

C，すなわち，現在行っている以上の治療は行なわず一

般養護（保温，栄養，清拭および愛情）に徹する群に分

類された．この分類の影響もあり，本症の児ではすべて

の延命治療が制限される傾向にあった．しかしながら，

本症の中にも長期生存例があること５），CHD に対する心

臓外科手術により生命予後の改善が期待できること６） が

知られるようになってきた．近年，患児の状態や家族の

意向などを考慮し，積極的な医療介入を行う施設が増え

つつあるものの，本症の管理方針に関しては，社会的要

因や施設の医療水準などの様々な問題のために施設間で

大きく異なるのが現状であろう．

当院における本症の治療方針としては，患者家族の意

向を第一に尊重してきた．しかし，実際のところ，２００４

年までは医学知識のない両親に対して極めて予後不良な

疾患であることを前提とした説明を行っており，動揺し

きった精神状態の両親に治療方針の決定を迫っていた状

況であったのかもしれない．２００４年に田村がまとめた

「重篤な疾患を持つ新生児の医療をめぐる話し合いのガ

イドライン」７） に習って，当院でも２００５年以降は可能で

あれば出生前訪問を行い，患者家族に十分な情報提供と

説明を行い，何度も話し合いを繰り返しながら，両親の

意思決定までにできる限りの時間を作る方針へ変更し

た．

今回の検討では，対象が山崎らの報告８） と比較して，

在胎週数（３５.７±２.４ VS ３７.７±３.１）と出生体重（１,４８７
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表４　入院後の治療および経過

手術人工呼吸管理

４例気管切開術１０例人工換気
１例胃瘻造設術２例Nasal CPAP
１例腹壁破裂根治術

生存率生存期間

７８.６％１週間３例１週間未満
７１.４％１か月１例１か月未満
３５.７％１年５例１年未満

５例１年以上

表５　生存退院した児の在宅医療

在宅医療転帰在宅期間入院期間症例

経管栄養，モニター死亡４か月３か月５
HOT，経管栄養，モニター死亡６か月８か月８
人工換気，経管栄養，モニター生存１歳７か月１年４か月１１

HOT：在宅酸素療法



±３５５ VS １,７５４±４２５）が小さく，重症例が多く含まれて

いたことが予想された．しかしながら，出生時の蘇生に

気管挿管を要した割合は山崎らの報告と同程度であった

（２８.４％ VS ３０％）．また，分娩様式に関しては，当院で

圧倒的に帝王切開が多かった（９２.９％ VS ４３.３％）．

周産期背景に関しては，母親の年齢や出産歴，生殖補

助治療後妊娠症例は山崎らの報告と大差はなかったもの

の，当院では出生前診断の確率が著しく高かった

（５３.８％ VS ３.３％）．このため，新生児科医が出生前訪問

を行い，家族との十分な話し合いを持つことが可能で

あった．出生前訪問を受けた両親の反応は，できる限り

の積極的治療の希望が６例，気管挿管以上の延命処置の

拒否が１例，全ての医療介入の拒絶が１例であった．出

生前訪問により積極的な医療介入を希望する家族が多い

結果となったことが，当院で帝王切開の割合が高い理由

の一つになっているかもしれない．

合併症に関しては，山崎らの報告と同様に CHD が

１００％であったが，消化器外科疾患が比較的多い傾向に

あった（３５.７％ VS ２６.７％）．Kaneko ら９） は，CHD の

合併に対して薬物療法と手術を併用した群では，無治療

群や薬物療法のみ行った群より有意差をもって予後の改

善がみられたと報告した．当院では，小児の心臓外科手

術を扱っていないこともあり，薬物療法は積極的に施行

しているものの，姑息術や根治術を行った症例はなかっ

た．さらに，市内にも本症に対して積極的に外科手術を

行っている施設が存在しないため，たとえ両親の希望が

あったとしても，事実上は心臓外科手術を選択する余地

はないと考える．さらに，Morris ら１０） は，食道閉鎖症

などの消化器外科疾患の合併が必ずしも生命予後に関連

している訳ではないことを報告した．今回の検討では，

食道閉鎖症や鎖肛を合併した３例すべてが，根治術まで

に至らず，新生児期に死亡した．しかし， 3
　
 例とも 

VLBWI であり，VLBWI と食道閉鎖症の合併自体が予

後不良であることを考慮すると，たとえ染色体異常がな

かったとしても結果は同じであった可能性が高い．さら

に，今回の検討において日齢２８までに死亡した４例のす

べてが VLBWI であったことは，特筆すべきであろう．

古庄ら１） は本症に対する積極的医療介入を行った結果

として，生存率が１週間８８％， 1
　
 か月８３％， 1

　
 年２５％と

なり，生存期間の中央値が１５２.５日であったと報告して

おり，我々の検討でも同様であった．

当院では，生存退院可能であった症例が３例（２１.４％）

あり，松本ら１１） の報告（２５.７％）と同程度であった．症

例５は HOT を必要とせず日齢８７に退院でき，家族との

有意義な時間を過ごした後に日齢２０８で死亡した．症例

８は，出生時に気管挿管を要しなかったが，入院経過中

に約６か月間の nasal CPAP 管理を要した．自宅近隣

の総合病院に転後，生後８か月で HOT を導入して自宅

退院となり， 1
　
 歳２か月で死亡した．症例１１は，出生時

に挿管困難のため気管切開術後，腹壁破裂根治術を施行

された． 1
　
 歳４か月時に在宅人工呼吸器管理を導入して

退院し， 3
　
 歳現在も在宅療養中である．

本症の在宅医療への移行には，HOT や在宅人工呼吸

器療法などの特殊な医療器具の準備，家族への医療行為

の指導，自宅近隣の医療施設や保健所との連携が必須で

あり，最低でも数か月の準備期間が必要であった．つま

り，本症の平均寿命の大半を在宅医療までの準備に費や

すことになるのである．患児と家族にとってその生存期

間は掛け替えのない時間であり，家族の希望があるなら

ば１日でも長く家族といっしょに過ごすための援助を

怠ってはならないと我々は考えている．今後の当院での

本症の管理方針の一つとして，新生児期を生き抜き， 1
　
 

年以上の長期生存が見込める症例については，両親と十

分に話し合った上で，より早期から在宅医療への移行を

見据えた準備を開始していく予定である．

結　　　　　語

当院における過去１０年間の trisomy １８ に関する検討

を行った．児の状態によっては，在宅医療が可能である

ことが判明した．今後は症例の病態にあった適切な管理

方針を個別に検討していくべきだろう．
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