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研究成果の概要（和文）：染色体異常の子どもに合併する先天性心疾患の種類や治療等に関し、5病院のカルテ調査と
、2地域の保護者のアンケート調査を行った。ダウン症候群患者の総数は1310人（女626,男684）となり、その中で先天
性心疾患のある女は354人(57%)、男は338人(49%)で、女の方が先天性心疾患を有する割合が有意に高かった。手術の有
無で３段階に分けると、「先天性心疾患の手術あり」の女は199人(32%)、男は175人(26%)で、女に手術が必要な先天性
心疾患が有意に多かった。主病変は多い順に心室中隔欠損症、心房中隔欠損症、房室中隔欠損症、動脈管開存症、ファ
ロー四徴症で、動脈管開存症は女に多かった。

研究成果の概要（英文）：We investigated congenital heart diseases in children with chromosome 
abnormalities. Our research is based on medical charts from five hospitals and two questionnaire surveys 
of the patients’ parents. The total number of patients with Down syndrome in the present research was 
1310, with 626 females and 684 males. The rate of complication of congenital heart diseases in females 
(354; 57%) was higher than that in males (338; 49%) significantly (p=0.010). Moreover, females had 
significantly more medical operations related to heart diseases (199; 32%) than males (175; 26%) 
(p=0.018). Those heart diseases were VSD, ASD, AVSD, PDA and TOF, in the order of appearance frequency. 
PDA was found in more females than males.

研究分野： Child health

キーワード： Down syndrome　Congenital heart disease　Sex difference
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１．研究開始当初の背景 
 染色体異常は出生児の 0.6－0.8％と報告

されていて、そのうちダウン症候群(以下 DS)

は長らく 0.1％と報告されてきた。近年、日

本では男女とも婚姻年齢が上昇し、従って出

産年齢が上昇し、高年齢出産が増加している

(http://www.mhlw.go.jp/toukei/list/dl/8

1-1a2.pdf)。これに伴い、トリソミー出産も

増加していると推定される。人数の多いダウ

ン症候群ではそのような推定値(梶井正 

2011,文献①)や産科病院でのモニタリング

（http://www.icbdsrj.jp/index.html）によ

るデータが示されている。 

 乳児死亡率が世界最低を誇る日本で、今な

お乳児死亡原因の第１位は「染色体異常、奇

形及び変形」すなわち先天異常である。染色

体異常による死亡は、治療の難しい１８トリ

ソミーや１３トリソミーの死亡が考えられ

るが、一方２１トリソミーを主体とする DS

では平均寿命が延長し、日本では 48.9 歳と

報告されている(Masaki et al.1981,文献②)。 

 平均寿命の男女差を見ると、日本と同様に

Australia も平均寿命は女の方が長い。しか

し、DS の死亡年齢中央値は男性 61.1 歳、女

性57.8 歳と、DSの平均寿命は女性の方が3.3 

歳短いと報告された(Glasson et al.2002, 

文献③)。この性差の理由は、女性の先天性

心疾患の罹病率が高く、生後数年の死亡率が

女性の方が高いためではないかとしている。 

 われわれは既に DS の保護者へのアンケー

トで、先天性心疾患の罹患率に性差があるこ

とに気づいた（未発表）。この観点から、調

査人数、調査方法を改善した研究計画を立て、

染色体異常のある子どもたちの心疾患の性

差、重症度や死亡の性差はあるかなどの実態

を明らかにしたいと考えた。 

 

２．研究の目的 

 日本では、染色体異常児に対する乳幼児期 

の医療水準は向上し、DS では平均寿命が延長

している。しかし心疾患を合併する場合の生

命予後はいまだに厳しい。本研究では、染色

体異常のある子どもの心疾患の合併(種類、

重症度、性差)、治療（内科的療法、手術）、

転帰、死亡等に関して、大学付属病院と関連

病院に勤務する小児循環器専門医よるカル

テ調査、ならびに保護者へのアンケート調査

から、特に生命予後に影響する先天性心疾患

の性差に着目して解析した。染色体異常児の

自然経過、長期予後についての新たな知見を

得る目的に加えて、得られた結果を保護者や

保育士の保育や療育に役立て、患児の保育や

治療に見通しを与えることも目的とした。 

 正しい知識や適切な情報が不足していると、

保育の現場では不必要に心配し、症状に過敏

に反応することもあり、子どもの状態を冷静

に把握しにくくなる。特に生死を左右する可

能性のある心疾患に関してはなおさらである。

正確な自然歴や予後を知り、性差も含めたき

め細かい配慮の見通しが立てられると、安心

した保育を提供することができ、染色体異常

のある子どもたちの健やかな育成を保障でき

ると考え、本研究を着想した。 

 
３．研究の方法 
 ２つの方法で患者データを得た。病院のカ

ルテデータと患者保護者への郵送アンケー

トデータである。最終的に 5カ所の医療施設

（A,B,C,D,E）と 2 カ所のアンケート（S,T）

となった。 

（A）ダウン症専門外来カルテ：臨床遺伝専

門医によるデータ取得 

（B〜D）大学病院電子カルテ：小児循環器専

門医によるデータ取得 

（E）小児専門病院電子カルテ：小児循環器

専門医によるデータ取得 

（S）静岡県のダウン症児の親の会の会員（患

児の保護者）への郵送アンケート 

（T）東京都内の保育（統合保育）施設卒園

者の保護者への郵送アンケート 



 郵送アンケート調査は、研究目的を明記し

た説明文と、アンケートに同意する場合のみ

返信するための返信用封筒を同封し、患児保

護者からの郵送による回答方法で行った。 

 以上の調査に先立ち、研究代表者が所属す

る東京家政大学の研究倫理委員会の承認を

得た。また各病院に実施計画書を提出し、個

別に臨床研究倫理委員会の承認を得てから

カルテにアクセスした。そのうち（D）の大

学病院では小児科ホームページ「臨床研究に

ついて」の中で、研究目的、データ収集など

の研究方法を掲載し、患者家族への周知と同

意、同意の撤回に配慮した。 

 全てのデータは氏名、住所、患者 ID と連

結不可能な形の暗号化したデータファイル

とし、統計解析は SPSS（Ver.21）を使用した。 

 
４．研究成果 

 都内 5病院のカルテデータ、２地域（東京、

静岡）のアンケートデータを得た。染色体異

常症のうち、解析は症例数の多い DS 患者に

限定することとした。 

 

(1) DS 総数は 1310 人（女 626,男 684）とな

った。先天性心疾患を合併している患者は

692 人で全体の 53%だった。その中で先天性

心疾患のある女は 354 人(57%)、男は 338 人

(49%)で、女の方が先天性心疾患を有する割

合が有意に多かった(χ二乗検定で p=0.010) 

（表 1）。 

表 1 DSの男女別の先天性心疾患合併の有無 

性別 

心疾患   

合計 あり なし 

女 354 272 626 

  57% 43% 100% 

男 338 346 684 

  49% 51% 100% 

合計 692 618 1310 

  53% 47% 100% 

 

 (2) 心臓手術の有無で３段階に分けると、

「先天性心疾患の手術あり」の女は 199 人

(32%)、男は 175 人(26%)で、女に手術が必要

な先天性心疾患が有意に多かった（χ二乗検

定で p=0.018）（表 2）。 

表 2 DS の男女別の先天性心疾患合併と心臓

手術の有無 

性 

心疾患あり 心疾患

なし 

  

合計 手術あり 手術なし 

女 199 155 272 626 

  32% 25% 43% 100% 

男 175 163 346 684 

  26% 24% 51% 100% 

計 374 318 618 1310 

  29% 24% 47% 100% 

 

 この結果は、DS の平均寿命が男より女の方

が3.3年短いというオーストラリアからの報

告（Glasson et al. 2002, 文献③）を説明

する要因の一つと考えられる。 

 

 (3) 心疾患の種類を主病変で集計すると、

多い順に心室中隔欠損症(VSD)、心房中隔欠

損症(ASD)、房室中隔欠損症(AVSD)、動脈管

開存症(PDA)、ファロー四徴症(TOF)であった

（表 3）。 

表 3 男女別の先天性心疾患(主病変)の種類 

主 

病変 

性別 

総計 女 男 

人数 % 人数 % 

VSD 142 40.7% 130 39.4% 272 

ASD 75 21.5% 70 21.2% 145 

AVSD 55 15.8% 47 14.2% 102 

PDA 48 13.8% 40 12.1% 88 

TOF 23 6.6% 30 9.1% 53 

総計 349 100.0% 314 100.0% 679 

 

動脈管開存症(PDA)は女に多い傾向があった

(p=0.005) （表 4）。 

  



表 4 男女別の動脈管開存症(PDA)合併の有

無 

 

(4) DS患者の出生年別に先天性心疾患の罹患

の性差を検討すると、1970〜1990 年代生まれ

は女に先天性心疾患が多かったが、その後性

差は見られなくなった（表 5）。これについて

は心臓超音波検査の普及による診断精度の

向上や手術成績の向上などのさまざまな要

因が考えられるため、さらなる検討が必要と

思われた。 

表 5 出生年代別の先天性心疾患合併の性差   
 
 
 
女 － 男 

 

44－19％ 

p=0.003 

 

51－38％ 

p=0.033 

 

60－47％ 

p=0.037 

 

57－59％ 

p=0.719 

 

75－65％ 

p=0.199 
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