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【研究要旨】 

無虹彩症は出生時から両眼性の強い視力不良を認め、眼や眼外の様々な部位の障害に

対する治療に難渋ことは少なくない。従って診療ガイドライン作成は急務である。そこ

で今回は診療ガイドライン作成グループが作成したクリニカルクエスチョン及びバッ

クグラウンドクエスチョンに対して、その答えとなる文献の検索式を設定し、そこで選

択された文献をタイトルとアブストラクトから篩い分けする一次スクリーニングを行

った。 

 

A. 研究目的 

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疾病で、

常染色体優性遺伝形式を示す。本疾患は出生

時から両眼性の強い視力不良を認めるが、発

症頻度は約１万人から５万人に１人とされ

稀な疾患であるため、各臨床医が治療した経

験が希薄であるため、治療法の決定に難渋す

ることがある。そのため、文献検索を中心と

した、診療ガイドラインの作成は急務である。 

 

研究方法 

我々に与えられたクリニカルクエスチョ

ン及びバックグラウンドクエスチョンは 

１．CQ6 無虹彩症の白内障に対して、手術

加療は推奨されるか？ 

２．BQ9 眼外合併症の合併率はどのくらい
か？ 
の 2項目である。これらに対して検索式を

設定し、文献をタイトルとアブストラクトよ

り必要とされる文献を選択する一次スクリ

ーニングを行う。日本語の文献は医中誌 Web

を、英語の文献検索には Ovid MEDLINE(R) 、 

Epub Ahead of Print、 In-Process & Other 

Non-Indexed Citations と  Daily and 

Versions(R) を 1946 年より検索日（2018

年末）までとして検索することとした。 

 

C.研究結果 

１．「CQ6 無虹彩症の白内障に対して、手

術加療は推奨されるか？」に対する検索式で

は病名が無虹彩 PAX6 変異, 11p13 領域欠損、
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虹彩の欠失・欠損のいずれかをキーワードに

含むものを人間に限定し、これらに白内障の

治療を掛け合わせた後、外傷性の無虹彩と有

水晶体眼内レンズを除外した検索式を設定

した。その結果、26 報の日本語文献と 163

報の英語文献を選択した。これら 189 報のタ

イトル及びアブストラクトを熟読玩味して

他施設とも意見をすり合わせ 46 報の文献を

選択した。 

２．「BQ9 眼外合併症の合併率はどのくら

いか？」に対する検索式では病名が無虹彩

PAX6 変異, 11p13 領域欠損、虹彩の欠失・欠

損のいずれかをキーワードに含むものを人

間に限定し、これらに Wilms 腫瘍、脳梁形成

不全、泌尿生殖器奇形、知的障害、WAGR の

何れかを含むものとして検索式を設定した。

その結果、22 報の日本語文献と 480 報の英

語文献を選択した。これら 502 報のタイトル

及びアブストラクトを精読して他施設とも

意見をすり合わせて 76 報の文献を選択した。 

  

D.考按 

無虹彩症は稀な疾患であるため、多数例の

前向きのクリニカルトライアルの報告は存

在せず、ほとんどが数例以下の症例報告であ

る。一方、白内障手術の進歩は速く、治療材

料や治療機械、治療法も年々変化している。

無虹彩症の白内障手術はチン小帯の発生異

常によるチン小帯脆弱性が手術をする上で

問題となるが、症例報告では、虹彩の再建も

同時に行うことが必要となり、特殊な手術材

料や、煩雑な手術手技を報告するものが多い。 

従って、日本の一般的な医療には適合しない

ものが多い。白内障によって、高度の視力低

下を来していることが明らかな場合は、手術

は必要であるが、どのような手術をどのよう

なスキルを持つ術者が行うべきかが問題と

なる。「無虹彩症の白内障に対して、手術加

療は推奨されるか？」という問いに対して、

単純に Yes か No で結果を出すことは困難で

あり、術後の長期副作用も含めた検討が今後

必要になると考えられる。 

眼外合併症の合併率については、W A G R 

症候群(ウィルムス腫瘍、無虹彩、泌尿生殖

器異常、精神発達遅滞) を念頭に置いて検索

式を設定した。11 番染色体短腕 13 領域には

PAX6 遺伝子と WT1 遺伝子が近接していて、

両遺伝子とも発生に関わる重要な転写因子

であることから、その遺伝子異常は特徴的な

症状を示すと考えられるが、遺伝子欠失範囲

や異常はバリエーションが存在することが

知られており、数多くの文献を読むことで眼

以外の問題点を明らかに出来る可能性があ

る。 

 

E.結論 

無虹彩症の診療ガイドライン作成は急務

である。 

 

F.健康危険情報 

 なし 
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