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研究要旨：網膜色素変性の自然経過の解明を目的に、疾患レジストリの構築などの疫学

的研究を行う。 

 

A. 研究目的 

 網膜色素変性は、遺伝子変異が原因で網膜の視細胞及び色素上皮細胞が広範に変性す

る疾患である。初期には、夜盲と視野狭窄を自覚する。徐々に進行し、老年に至って社

会的失明（矯正視力約 0.1 以下）となる例も多いが、生涯良好な視力を保つ例もある。

進行に個人差が大きい。 

本疾患は難病に指定されているが、診断基準が古く、実際の臨床からの乖離がみられ

ているため、網膜色素変性の診断基準を改訂した。また網膜色素変性診療ガイドライン

を作成し、平成 28 年 12 月に日本眼科学会雑誌に掲載された。 

網膜色素変性の自然経過を長期に追い、予後推測の可能性を検討する。 

 

B. 方法 

 網膜色素変性の診療ガイドラインをもとに、長期自然経過を調査する際に必要な項目

を検討し、疾患レジストリ構築に当たっての問題点を検討する。 

 

C.結果 

 2018 年 5 月 29 日に患者レジストリシステムが完成し、2018 年 7月に山形大学での倫

理委員会承認後から症例登録を開始した（2019 年 3 月時点で参加施設は 23 施設）。今
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後、難病プラットホームとの連携についても協議していくとともに、遺伝子検査の先進

医療申請・保険収載への準備も進めていく。 

 

D.考案 

 疾患レジストリの構築により全国規模での自然経過の調査が可能となり、治療法開発

に向けた臨床研究や予後予測に有用な臨床情報の収集が可能になると思われる。 

 

E．結論 

 疾患レジストリの構築による自然経過の研究は、網膜色素変性患者の福祉の向上に寄

与する。 

 

F．健康危険情報 

 なし 

 

G．研究発表 

１．論文発表 

 なし 

２．学会発表 

 なし 

 

H. 知的財産権の出願・登録状況 

 なし
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