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厚生労働科学研究費補助金 

（難治性疾患政策研究事業）） 

「角膜難病の標準的診断法および治療法の確立を目指した調査研究」 

 

分担研究報告書 

「前眼部形成異常および無虹彩症の診療ガイドライン作成に関する研究」 

 

研究分担者  東 範行   国立成育医療研究センター 眼科･視覚科学研究室 診療部長・室長 

 

【研究要旨】 

前眼部形成異常は、前眼部の発生異常により先天的に角膜混濁を来し、視力障害、視

機能発達異常を来す疾患である。また無虹彩症は虹彩が完全または不完全に欠損してい

ることで見出される遺伝性の疾患である。これらは共に希少難治性の疾患であり、平成

29 年 4 月 1 日より難病医療費等助成の対象となった。 

本研究ではこれらの疾患について診療ガイドラインを作成し、広く医師、国民に普

及・啓発する。今年度は、指定難病である前眼部形成異常と無虹彩症について、Minds

に準拠した診療ガイドライン作成のためのスコープ作成およびシステマティックレビ

ューを実施した。乳幼児等視力測定が出来ない場合も臨床調査個人票へ問題なく記載で

きるよう、重症度分類の修正を行った。 

 

A. 研究目的 
指定難病である前眼部形成異常および無

虹彩症について、診療ガイドラインの作成

を行い、広く医師、国民に普及・啓発する。 

これにより希少難治性角膜疾患に対する

診療の均てん化が図れ、予後の大幅な改善

が期待できる。 

 

B. 研究方法 
診療ガイドラインの作成については、

Minds に準拠した方法で行う。 

具体的には診療ガイドライン作成グルー

プがスコープおよび CQ リストを作成し、作

成したCQに対してシステマティックレビュ

ーチームが文献検索を行う。 

それを元に、作成チームは推奨および草

案を作成し、外部評価を経たのち公開を行

う。 

（倫理面への配慮） 

すべての研究はヘルシンキ宣言の趣旨を

尊重し、関連する法令や指針を遵守し、各施

設の倫理審査委員会の承認を得たうえで行

うこととする。また個人情報の漏洩防止、患

者への研究参加への説明と同意の取得を徹

底する。 

 

C. 研究結果 
今年度は指定難病である前眼部形成異常

と無虹彩症について、診療ガイドラインの

企画書にあたるスコープ案を最終化し、各

CQ ごとに文献検索およびスクリーニングを

実施した。 

診断基準および重症度分類の改訂として、

指定難病において乳幼児等視力測定が出来

ない場合を考慮し、固視や眼振を含めた視

反応を含めた臨床調査個人票への記載がで
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きるよう、重症度分類の付記に追加修正を

行った。 

 

D. 考按 
前眼部形成異常および無虹彩症は、とも

に希少疾患であることから信頼できるエビ

デンスは限られており、科学的根拠に基づ

く診療ガイドラインの作成は困難であると

考えられる。しかし、Minds に準拠した方法

や過程を経る事により、診療ガイドライン

作成を行うことには大きな意義があると考

える。本年度は、前年度に作成したスコープ

案をもとに議論を行い、最終版とした。 

また昨年度は無虹彩症について診断基準

の改定を行った。診断に必須である遺伝子

検査を行うことの出来る施設が全国にほと

んどない事から、遺伝子検査をしなくても

無虹彩症の診断が出来るようにし、平成 30

年 4 月 1 日より新しい診断基準にて指定難

病の認定が行われることとなった。 

今年度は乳幼児等で視力測定が困難な場

合を考慮した。臨個票の視力の項が空欄と

なる事を避けるため、視反応に関する記載

を重症度分類の付記に追記を行った。 

今後も診断基準および重症度分類につい

ては必要に応じて改訂を行っていく必要が

ある。 

 

E. 結論 
今年度は無虹彩症のシステマティックレ

ビューにとりかかったほか、前眼部形成異

常についてもスコープの作成を行い、シス

テマティックレビューにとりかかった。 

来年度はシステマティックレビューの結

果をもとに推奨文および診療ガイドライン

草案を作成し、外部評価を経て最終化する

予定である。 
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