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要旨 

【緒言】先天性中枢性低換気症候群（congenital central hypoventilation syndrome：

CCHS）は，呼吸の調節と自律神経系の障害を特徴とする．主に睡眠時に，重症例では覚

醒時にも低換気をきたし，巨大結腸症などを合併する．転写調節因子の PHOX2B 変異が

病因で，24～33 個のポリアラニン伸長変異 (polyalanine repeat expansion mutations: 

PARMs)が 90% を占め，約 10%に非ポリアラニン伸長変異(non-PARM: NPARMs)を認める． 

24 と 25PARM では，低換気は乳児期以降に発症することもあり，それ以外では，新生児

期に発症し，巨大結腸症の合併も多い．診断は，炭酸ガス換気応答試験もしくは遺伝子

解析に基づき，治療は，呼吸管理が基本である．精神運動発達予後は，適切に呼吸管理

が施行されれば概ね良好である．遺伝子解析に基づく頻度は，フランスの報告のみであ

る．周産期情報のまとまった情報はない．罹患者全体の性別に差はないとされる．山形

大学小児科では，日本人のほぼ全症例の遺伝子診断を実施している．【目的】日本にお

ける CCHS の頻度，変異と臨床的特徴および精神運動発達予後について明らかにする．

【対象・方法】CCHS 92 例（男：女，49:43）を対象とし，精神運動発達の予後は，発

達および知能指数を測定した 83 例を検討した．PHOX2B 解析は，直接塩基配列を決定し

た．【結果】PARMs が 86 例，NPRAMs が 6 例であった．頻度は，少なくとも出生 14.8 万

人に 1人と推定された． 25PARM では，男児が女児の約 3倍検出され，他の変異型では

性差を認めなかった.羊水過多が 3例（3%）に，Apgar スコアの生後早期の低値が 12 例

（19%）に認めた．低換気症状は殆ど新生児期に発症したが，25PARM の 19例中 7例（37％）

が乳児期以降に発症した．6 例（26 と 27PARM の各 1 例、NPARMs4 例）は覚醒時にも低

換気がみられた．25PARM に巨大結腸症はなく，巨大結腸症と便秘はアラニン伸長数と

相関した．全体で 30％，25PARM では 42%に発達遅滞を認め，遅滞例で初期の呼吸管理

に在宅酸素療法が行われる傾向を認めた．【考察】遺伝子型の割合，発症頻度，遺伝子

型と臨床像の関係は欧米と同様であった．25PARM では乳児期以降に発症することもあ

り，発症には他の遺伝的およびエピジェネティックな要因が関連し，男性は発症促進因

子であることが示唆された．羊水過多や Apgar スコアの低値も特徴と考える．発達予後

は，良好とは言えず，特に，25PARM では非典型的な症状を呈し，診断および呼吸管理

が遅延し，低酸素性脳症による発達遅滞を来している可能性が考えられる．精神運動発

達の向上のためには，疾患の周知と PHOX2B 検査による早期診断の普及が求められる． 
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緒言 

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

（MIM 209880）は，neurocristopathy （神経堤由来の前駆細胞の遊走と分化の異常に

よる疾患）のひとつで，呼吸の調節と自律神経系の障害を特徴とする．呼吸中枢の先天

的な異常により主に睡眠中に，重症では覚醒時にも低換気をきたす．1,2) また，巨大

結腸症（Hirschsprung 病）（約 20％），神経芽細胞腫（約 6％）および不整脈，便秘や

低体温などの自律神経系の異常を合併することが知られている 2 – 13)．頻度は，フラン

スでは 20 万人出生に 1 人と推定されている．14) 

CCHS は，呼吸中枢の形成および自律神経系の分化・誘導に重要な役割を有している

PHOX2B の遺伝子変異が病因であり 15)，2003 年に Amiel らにより報告され 16)，同年，山

形大学医学部小児科学教室の Sasaki ら 17) および Weesmeyer ら 18)により，同遺伝子の

変異であることが確認された．PHOX2B は，染色体 4p12 に位置し，9個と 20 個のアラニ

ンからなる 2つのポリアラニン鎖を各 1個，homeobox を１個有する，314 のアミノ酸か

ら成る転写調節因子をコードしている．19) 90％以上の症例には，20 ポリアラニン鎖に

おける 4～13 アラニン伸長変異（24～33 ポリアラニン変異）(polyalanine repeat 

expansion mutations: PARMs)が検出され，約 10％には，ミスセンス，ナンセンス，フ

レームシフト変異などの非アラニン伸長変異(non-polyalanine repeat expansion 

mutations: NPARMs)が検出される．20)  優性遺伝を示し，症例は変異のヘテロ接合体で

ある．変異の遺伝については，PARMs および NPARMs の殆どは de novo 変異と考えられ

てきた．しかし，近年，PARMs の約 25%はモザイクの親，遺伝子変異を有するが無症状

の 親 （ 保 因 者 ） ま た は late onset congenital central hypoventilation 

syndrome(LO-CCHS)の親からの遺伝であることが明らかにされた．一方，PARMs の約 75%
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は de novo 変異で，父親の精子形成時における不当姉妹染色分体交換により生成される

と考えられる．21-23) 

遺伝子型と臨床像との関係については，26-33PARMs や NPARMs では，低換気は新生児

期に発症し，覚醒時にも呼吸管理を必要とする症例も存在し，巨大結腸症の合併も多い．

また，NPARMs では，神経芽細胞腫の合併も多い． 20,24,25) 一方，24 や 25PARM では，低

換気が新生児期以降の乳児期〜成人に発症する症例（LO-CCHS）や全く発症しない症例

（不完全浸透）も存在し，巨大結腸症もみられない．2, 20), 26) 

 CCHS の診断は，呼吸機能検査を用いた炭酸ガス換気応答試験もしくは遺伝子解析に

基づき，治療は，睡眠時もしくは覚醒時も含めた呼吸管理が基本である．学童期までは，

気管切開し強制換気が標準的である．低換気なので，酸素吸入単独は推奨されていない．

26) 精神運動発達予後は，遺伝子による診断が普及してから，アメリカの同一グループ

からのみ報告されており，適切に呼吸管理が施行されれば概ね良好という結果であった．

27,28)  

 私達の施設は日本人のほぼ全症例の遺伝子診断を実施しており，多数の症例のデータ

を有している．遺伝子による診断が標準的になってからの，発症頻度は，これまでフラ

ンスのデータのみである．14) また，これまで周産期情報のまとまった報告はない．罹

患者全体の性別に差はないとされるが，遺伝子型をそれぞれ確認した報告はない．26) 

日本における頻度，変異型と臨床像，精神運動発達予後について解析し考察を加えたの

で報告する． 

方法 

 本研究は山形大学医学部倫理委員会の承認を得ており，遺伝子の解析には両親の同意を

得ている． 
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対象 

山形大学医学部小児科学教室にて 2003-2015 年に遺伝子診断を施行した 92 症例（2 組の

同胞例を含む．男：女，49:43）を対象とした．16,29-31)  また，精神運動発達の予後に関し

ては，協力の得られた 83 例（男：女,43:40）について検討した．CCHS の診断は American 

Thoracic Society statement on CCHS に従った．26) 在胎週数（データの得られた 81例）

の中央値は 39週（四分位範囲 38-40 週），出生体重（データの得られた 78 例）の中央値は

2857g（四分位範囲 2602-3104g）であった．正期産は 80 例（86%），早産は 6 例（7%,1 例

33 週，5 例 35-36 週出生），過期産は 6 例（7%,42 週出生）であった．週数と出生体重（デ

ータの得られた 73 例）の関係は，不当過大児が１例（1%），不当過小児が 6 例（9%）で，

残りは 66例（90％）週数相応であった． 

疫学，臨床情報および発達の評価   

日本における CCHS の罹患率は， 2008－13 年の出生数と比較し推計した．出生数は厚生

労働省の統計を利用した． 

合併症を含む臨床所見は，検体受付時のデータおよびアンケート調査により収集した．

精神運動発達の予後に関しては，遠城寺式乳幼児発達検査 32)，新版 K 式発達検査 33)および

Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligence34)により評価し，developmental 

quotient(DQ)で示した．Wechsler Intelligence Scale for Children-Third Edition35)によ

る評価では intelligence quotient (IQ)で示した． 

PHOX2B 解析 

末梢血から，標準的方法を用いてゲノム DNA を抽出し，検索に用いた．遺伝子解析は，

原則的には既報に従い PHOX2B のエクソンおよびエクソン・イントロン移行部を PCR 法によ

り増幅し，塩基配列を決定した．15,17,29,36) 塩基配列は BigDye Terminator Cycle Sequencing 
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Ready Reaction Kit (PE Applied Biosystems, Foster City, CA, USA)を用いて，ABI PRISM 

3100 Genetic Analyzer (PE Applied Biosystems, Foster City, CA, USA)により塩基配列

を決定した．17, 36) 

統計解析 

症例の臨床データは，中央値と四分位範囲又は範囲で示した．25PARM とその他の変異にお

ける症例の男女差は，ピアソンのカイ二乗検定を用いて検定した．独立２群間の比較には

Mann–Whitney U-test を用いて検定した．結果の関連性に関しては，スピアマンの順位相関

係数を算出し評価した．P 値 <0.05 を統計学的有意と判断した.解析には SPSS version 

22(IBM, Armonk, NY,USA)を用いた． 

結果 

日本人 CCHS 92 症例（2 組の同胞例を含む）に検出した PHOX2B 変異の内訳は，PARMs 86

例（25PARM 19 例, 26PARM 25 例, 27PARM 31 例, 30PARM 3 例, 31PARM 3 例, 32PARM 2 例, 

33PARM 3 例），NPARMs 6 例であった．NPARMs に関しては，c.590delG と c.866InsG 変異は

既に報告しており 16,26)，c.609_616del8, c.678_693dup16,c.733_762dup30 とc.941_945del5

変異は新規の変異であった(表 1)．24PARM は検出されなかった．  

日本に於ける頻度は遺伝子診断の情報が普及し，検索依頼数が安定した 2008-2013 年の

データをもとに算出し，少なくとも出生 14.8 万人に 1人（11.9〜20.6 万人に 1人）と推定

した． 

罹患者の性差に関しては，25PARM における男女比は 14対 5で，男児は女児に比べて約 3

倍多く検出された．他の変異型（26-33 PARMs と NPARMs）では，それぞれ，男女の人数は

同様であった（表 1）．25 PARM では，他の変異型(26-33 PARMs および NPARMs では，男女比

は 35対 38)と比較して男児の比率が有意に高頻度であった(P = 0.045). 
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患児の周産期異常に関しては，胎児期に羊水過多が 3例(3%)；25 PARM，26 PARM と NPARM 

(c.678_693dup16)，に認められた．Apgar score に関しては，1分の中央値（69 例）は 8.0

（四分位範囲：6.0-9.0），5分の中央値は（63 例）9.0（四分位範囲：7.5－9.5）であった．

生後の落ち込み（1分 4点以下または 5分 6点以下，呼吸補助をすると心拍と皮膚色で達し

得る 4点と一般的な新生児仮死の基準 5分値 6点以下で定義した）は 12例，19%（25 PARM 

3 例,26 PARM 5 例, 27 PARM 2 例,32 PARM 1 例， NPARM 1 例）で認められた．アラニ

ン伸長数と Apgar score の相関関係は 1 分値 r= − 0.32 (P <0.01) , 5 分値 r= − 0.10 (P 

= 0.44)であった. 

遺伝子型と出生後の臨床症状の関係について検討すると，25 PARM での低換気症状の出現

は 19例中 12 例（63%）が新生児期に，7例（37％）は乳児期以降に認められた（表 1）．CCHS

の臨床診断は，中央値は 4 か月で（四分位範囲：1-33 か月），新生児期に 4 例（21%）が診

断された．26-33PARMs および NPARMs の 73 例では，全て新生児期に明らかな低換気を認め

ている．26PARM の 25 例中 1 例（4％）, 27PARM の 31 例中 1 例（3%）,NPARMs の 6 例中 4

例（67％）；c.866InsG，c.609_616del8，c.733_762dup30，c.941_945del5 では，覚醒時に

も低換気があり人工呼吸器による管理を必要とした．診断の中央値（73 例）は 1 か月（四

分位範囲：0-3 か月）で，33 例（45%）は新生児期に診断された．診断時期は 25PARM（中央

値 4か月）とその他の遺伝子型（中央値 1か月）で有意差を認めた（p<0.01）． 

25 PARM で巨大結腸症の合併は認めなかった．26-33PARMs(67 例) の内，27 例（40%）に

巨大結腸症を合併していた．NPARMs（6 例）では，c.590delG と c.733_762dup30 を除く 4

例（67％）に巨大結腸症の合併を認めた（表 1）．アラニン伸長数と巨大結腸症の合併には

関連（r=0.33, p<0.01）を認め，巨大結腸症を伴わない便秘（r=0.37，p<0.01）について

も同様に関連を認めた．  
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精神運動発達予後に関して，表２に示すように，追跡調査可能な 83症例について検討し

た．25PARM では 19例中 8例（42%）で精神運動発達遅滞（DQあるいは IQ<70 および検査不

能な明らかな発達遅滞）を認め，26PARM では 24 例中 6例（25%），≧27PARM では 35 例中 9

例（26%）,NPARM では 5例中 2例（40%）に精神運動発達遅滞を認めた．25PARM とそれ以外

の変異における発達遅滞の合併頻度は，42％対 27% (p=0.26)であった．25PARM では，臨床

的に軽症であるが，その他の遺伝子型と発達遅滞の合併頻度が同等であることから，詳細

な検討を試みた．表３に示すように，初期の呼吸管理に在宅酸素療法が行われていたのは，

発達遅滞の 8 例中 5 例で，発達正常および境界の 9 例中 1 例であった．また，初期の呼吸

管理に気管挿管し陽圧換気が行われていたのは，発達遅滞例ではみられず，発達正常およ

び境界の 9例中 4例であった． 

考察 

遺伝子診断された日本人 CCHS 92 症例を対象とし，疫学，遺伝子型と臨床像との関連お

よび発達予後について解析した． 

PHOX2B の遺伝子型は，PARMs が 86 例（93％），NPRAMs が 6 例（７％）であり，この比率

および遺伝子型の分布は，欧米の報告と同様であった．26) NPRAMs では，4つの新規の変異

を検出した．遺伝子診断された症例をもとに頻度を解析すると少なくとも出生 14.8 万人に

1 人と推定され，フランスから報告されている出生 20 万人に 1 人というデータと同様であ

った．14) 日本では当施設のみが遺伝子診断を提供しており，日本人の症例をほぼ網羅して

いると考える．ただし，本研究は臨床的な表現型のサーベイランスに基づくものではなく，

臨床的にのみ診断されている症例や海外において遺伝子診断された症例は含まれていない． 

罹患者の性差について，25PARM では，他の遺伝子型と異なり，男児が女児の約 3 倍検出

されている．25PARM では低換気症状は，新生児期や乳児期以降に出現することが知られ，
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また，遺伝子変異を有していても発症しないこともあり不完全浸透を示す．即ち，他の遺

伝的要因やエピジェネティックな要因が CCHS 発症に関連していることが示唆される．

Progesterone 誘導体は呼吸刺激作用を持つことが知られているが，経口避妊薬の服用によ

り低換気症状が改善した CCHS 女性の２例の報告が注目される．37), 38) 女性は 25PARM およ

び 26PARM を有する症例で，desogestrel（強力な progestin）を含む経口避妊薬により低換

気が改善し，炭酸ガス応答試験においても賦活反応が確認されている．思春期前の女性は

男性に比べて，血中 estrogen は高く，testosterone と 17OH-progesterone は低い．39-41) ま

た，未熟ラットでは，血中の estrogen 濃度が同等でも，大脳皮質と視床下部では濃度の違

いが報告されている．42) 性ホルモンが直接的ないし間接的に呼吸ニューロンへ作用してい

る可能性も考えられる．CCHS における男女差は新しい知見であるが，サンプルバイアスも

完全には否定できず，多くの症例における確認が必要と考える． 

周産期異常に関しては，羊水過多が 3 例（3%）に認められ，Apgar スコアの生後早期の低

値が 12 例（19%）にみられた．1分値の Apgar スコアの低下は，PARMs におけるポリアラニ

ンのリピート数と相関しており，生後まもなくの低値は CCHS の症状の一つと考えられる．

羊水過多に関しては， ChiariⅠ型奇形を合併した 1症例において報告されている．43) Faure

ら 4)は，食道内圧検査により CCHS の７例に食道の蠕動不良を確認し，嚥下をコントロール

する中枢神経の障害を推測している．先天性筋強直性ジストロフィーにおける羊水過多と

同様な機序による嚥下障害も考えられる． 

遺伝子型と出生後の臨床症状の関係については，既報のように 25PARM では，乳児期以降

に低換気症状が出現した症例（37％）も存在し，巨大結腸症はみられなかった．25PARM を

除く遺伝子型では，新生児期から低換気を認めた．PARMs ではアラニン伸長数に比例し巨大

結腸症および便秘も多く，NPARMs では c.590delG と c.733_762dup30 を除き多くに巨大結腸
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症を認めた．  

精神運動発達予後に関して，全ての遺伝子型において 83 例中 25 例（30％）に発達遅滞

が確認され，特に 25PARM では 19 例中 8例（42%）に発達遅滞が認められた．病因遺伝子が

同定される以前の報告では，CCHS 罹患者に知能，認知障害が共通して認められた．44,45) し

かし，病因が確認されてからは，早期診断･治療が可能となり，低酸素性脳症が回避され予

後が改善されている．Zelko らは，新生児期に診断され呼吸管理を受けている 20例の学童

を Wechsler intelligence scale で評価し，IQ 84.9±23.6 (mean±sd)と報告している．27) 

更に Charnay らは 31 例の幼児を解析し 25PARM および 26PARM の 16 例では，良好な発達を

確認している．28) 欧米の報告に比し，日本における精神運動発達予後は良好とは言えない．

特に，25PARM では 42%に発達遅滞を認めており，詳細を検討すると 25PARM の 37％は乳幼児・

小児期に中枢性低換気が認められた．但し，精神運動発達は発症や診断時期との関連は認

められなかった．一方，発達遅滞の 8 例中 5 例では在宅酸素療法を受けており，25PARM で

は，軽度で不規則な低換気症状を呈することも多く，臨床診断が遅延し，適切な呼吸管理

がなされず，低酸素性脳症による発達遅滞を来している可能性が考えられる．日本におけ

る精神運動発達の向上のためには，疾患の周知と PHOX2B 遺伝子検査による早期診断の普及

が求められる．  

結語 

遺伝子診断された日本人 CCHS 92 症例を対象とし，疫学，遺伝子型と臨床像との関連お

よび精神運動発達予後について解析した．新規の４つの NPARMs を検出し，また 25PARM で

は男性が女性より 3倍も多く存在し，男性は 25PARM の発症促進要因であると考える．日本

における精神運動発達予後は，欧米に比し良好とは言えず，疾患の周知と早期遺伝子診断

により，侵襲的陽圧換気をすることで 2 次的な低酸素脳症を予防し予後改善に寄与する可
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能性がある． 

 

この論文は，Shimokaze T, Sasaki A, Meguro T, Hasegawa H, Hiraku Y, Yoshikawa T, 

Kishikawa Y, Hayasaka K: Genotype-phenotype relationship in Japanese patients with 

congenital central hypoventilation syndrome. J Hum Genet. 2015; 60:473-477. 

で報告した論文を基に知見を加えて新たに記載しました． 
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表 1 PHOX2B の変異と臨床像 

 

PHOX2B 変異 症例数 男：女 Apgar score 中枢性低換気の出現  覚醒時にも呼

吸器装着 

便秘 巨大結腸症 

1 分 5 分  新生児期 乳児期以降 

25 PARM 19 14:5 9 (8-9) 10 (9-10) 12 7 0 1 0 

26 PARM 25 12:13 7 (5-8) 8 (7-9) 25 0 1 2 7 

27 PARM 31 16:15 8 (6-9) 9 (9-10) 31 0 1 10 13 

>30 PARM 11 5:6 6 (6-7) 8 (7-9) 11 0 0 3 7 

NPARM 6 2:4 8 (6-9) 9 (6-10) 6 0 4 2 4 

PARM: polyalanine repeat expansion mutations; NPARM: non PARM．値は中央値と四分位範囲で示した．便秘は巨大結腸症例を除く．PHOX2B 変異 5群間の

Apgar score 1 分値(p<0.01)，5 分値(p<0.05)で有意差を認めた． 
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表 2 遺伝子型と発達予後 

 

 症例数 発達正常 

(DQ ≧85) 

発達境界 

(DQ70-84) 

発達遅滞 

(DQ<70) 

発達不明 

 

25PARM 19 6 (32%) 3 (16%) 8 (42%) 2 (10%) 

26PARM 24 11 (46%) 4 (17%) 6 (25%) 3 (12%) 

≧27PARMs 35 10 (29%) 5 (14%) 9 (26%) 11 (31%) 

NPARMs 5 1 (20%) 0 (0%) 2 (40%) 2 (40%) 

計 83 28 (34%) 12 (14%) 25 (30%) 18 (22%) 

 

92 症例中，追跡調査可能な 83症例について検討した． 
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表 3  25 ポリアラニン伸長変異の臨床像 

症

例 

性

別 

在胎週数

（週） 

出生体重

(g) 

Apgar スコア 

1 分/5 分 

中枢性低

換気発症

時期 

CCHS の 

診断時期 

呼吸管理方法 

(期間) 

DQ 又は IQ (測定方法) 

年齢 

その他の臨床像 

1 男 40 3,046 9/不明 1 か月 5 か月 CPAP  (1 か月-) 

気管切開と間欠的強制換気(10 か月-4 歳) 

BiPAP (4 歳-) 

DQ 99 (新版 K式) 

5.6 歳  

 

2 男 39 2,900 8/不明 10 か月 15 歳 長期酸素療法 と間欠的強制換気(11 か月-) 

気管切開と間欠的強制換気(11 か月-) 

DQ 71 (遠城寺式)  

10 か月 

 

3 男 38 2,902 9/10 <1 か月 1 か月 気管挿管 と間欠的強制換気(<1 か月-) 不明  

4 男 33 2,282 8/9 <1 か月 <1 か月 BiPAP  (<1 か月-) IQ 85 (WISC-III) 

8.1 歳 

家族例 

5 女 38 3,000 9/不明 <1 か月 1.6 歳 気管挿管と間欠的強制換気(<1か月-2 か月) 

気管切開と間欠的強制換気(2 か月-7 歳) 

BiPAP (7 歳-) 

DQ 88 (WPPSI)  

5.7 歳 

 

6 女 41 2,786 9/10 <1 か月 1 か月 気管挿管と間欠的強制換気(日齢 7-1 か月) 

気管切開と間欠的強制換気(1 か月) 

DQ 117 (遠城寺式)  

3 歳  

 

7 男 37 不明 不明/不明 1.2 歳 1.2 歳 在宅酸素療法 (1.2 歳-5 歳) 

BiPAP (5 歳-) 

DQ 48 (新版 K式)  

5 歳  

肺性心 

8 女 39 2,758 9/10 <1 か月 2 か月 在宅酸素療法 (<1 か月-2 歳) DQ 51 (新版 K式)   
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BiPAP (3 歳-) 3.6 歳  

9 男 39 2,802 不明/不明 1 か月 4 歳 BiPAP (1 か月-) 不明 肺高血圧、肺性心 

10 男 39 2,450 9/9 <1 か月 3 か月 CPAP (<1 か月-3 か月 n) 

気管切開と間欠的強制換気(3 か月 n-) 

正常発達 心室中隔欠損 

11 男 40 3,436 仮死 <1 か月 <1 か月 在宅酸素療法 (<1 か月 n-3 歳) 

BiPAP (3 歳-) 

IQ 60 (WISC-III)  

8 歳 

肺高血圧、便秘 

症例 12 の兄 

12 男 37 3,312 5/6 <1 か月 3 か月 在宅酸素療法 (<1 か月-) 精神運動発達遅滞 低酸素性虚血性脳症 

症例 11 の弟 

13 男 36 2,600 仮死 <1 か月  

 

10 歳 在宅酸素療法(<1 か月 -1 歳) 

BiPAP(10 歳-) 

IQ 60 (WISC-III) 

6.9 歳  

自閉症 

14 男 不明 不明 不明/不明 <1 か月 11 歳 CPAP (-1 か月) 

CPAP (11 歳-) 

IQ 85 (WISC-III)  

15.6 歳  

 

15 男 不明 不明 不明/不明 1 か月 不明 BiPAP (6 か月-) 精神運動発達遅滞 広汎性発達障害、家族例 

16 男 37 2,740 8/9 <1 か月 <1 か月 NPPV (<1 か月-) 

在宅酸素療法 (4 歳-12 歳) 

BiPAP (12 歳-) 

DQ 67 (新版 K式)  

6 歳  

急性脳症(12 歳 5 か月) 

17 女 40 3,050 9/10 3 歳 3 歳 BiPAP (3 歳-) IQ <45 (WISC-III)  

5.5 歳 

 

18 女 不明 不明 不明/不明 2 歳 2 歳 在宅酸素療 (2 歳-2.8 歳) 

長期酸素療法と BiPAP (2.8 歳-) 

DQ 78 (新版 K式) 

3.4 歳  

 

19 男 38 2,705 9/10 <1 か月 <1 か月 気管挿管と間欠的強制換気(<1 か月-1 か月) 

気管切開と間欠的強制換気(1 か月-) 

DQ 81 (遠城寺式)  

10 か月 

羊水過多 
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BiPAP: biphasic positive airway pressure; CPAP: continuous positive airway pressure; DQ: developmental quotient; IQ; NPPV: noninvasive positive pressure ventilation; 

WPPPSI: Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligence; WISC-III: Wechsler Intelligence Scale for Children-third edition;精神運動発達遅滞:特定の検査法で評価

されていないか評価困難であるが、臨床的に明らかである。 

 


