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【研究要旨】 

膠様滴状角膜ジストロフィ（Gelatinous drop-like dystrophy、GDLD）は若年発症、

長期的治療が必要であり、視力予後は不良である。20年以上の長期経過症例の臨床像を

検討した。初診時視力が不良の症例が多く、長期の視力変化は少なかったが、重症度分

類Ⅲ度以上の重症症例が大半であり、２眼は失明した。最終視力が 0.1以上であった２

症例はいずれも表層移植のみ施行されており、術後合併症も認めなかった。全層移植を

可能な限り選択しないことが重要であると示唆された。また、治療用ソフトコンタクト

レンズ装用は再移植までの期間を延長した。GDLD 症例は長期にわたる継続治療が必要

であり、視力改善も乏しいため、患者の心理的・経済的負担はおおきく、積極的な介入

支援が必要と考えられた。 

 

A. 研究目的 

膠様滴状角膜ジストロフィ（Gelatinous 

drop-like dystrophy、以下 GDLD）は常染色

体劣性遺伝形式の遺伝性角膜ジストロフィ

で、10歳代に角膜上皮下にアミロイドが沈

着し、両眼性に著しい視力低下を来す疾患

で あ る 。 Tumor associated calcium 

transducer 2 (TACSTD2)が原因遺伝子とし

て Tsujikawa らにより同定され、この遺伝

子の機能喪失型変異によってタイトジャン

クションの形成不全が生じるため、涙液中

のラクトフェリンが角膜内に侵入しアミロ

イドを形成すると考えられている。治療に

は混濁の範囲に応じてエキシマレーザー治

療的角膜表層切除術(PTK)、角膜移植術（表

層、深部表層、全層）などが行われるが、GDLD

は再発率が高いことが問題となる。数年で

再発するため、若年時から一生に渡る経過
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観察が必要であり、角膜疾患の中で予後が

悪い疾患の一つである。角膜移植の繰り返

しによって、混濁だけでなく、角膜移植の合

併症や移植後の緑内障発症により失明に至

る場合も多い。そのため、患者の心理的・経

済的負担は膨大である。20年以上の長期間

観察できた GDLD 症例の臨床所見を評価し、

治療による長期予後および医療的ニーズを

検討した。 

 

B. 研究方法 

 順天堂医院眼科外来で GDLD と診断され、

20年以上経過観察が可能であった 6例 12眼

についてレトロスペクティブに評価した。

評価項目は初診時平均年齢・視力、観察期間、

最終診察時平均年齢・視力、角膜移植回数、

移植合併症、治療用ソフトコンタクトレン

ズ装用の有無および再移植までの期間、重

症度である。重症度分類は「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」のワーキンググループで定義した

分類を使用した。（表１） 

 

表１ 重症度分類 

Ⅰ度：罹患眼が片眼、僚眼が健常なもの 

Ⅱ度：罹患眼が両眼 

      優位眼の矯正視力 0.3以上 

Ⅲ度：罹患眼が両眼 

      優位眼の矯正視力 0.1以上、0.3未満 

Ⅳ度：罹患眼が両眼 

      優位眼の矯正視力 0.1以下 

 

C. 研究結果 

対象は 6 例 12 眼(男性 4 例 8 眼、女性 2 例 4

眼)、初診時年齢は 24.0±7.5歳（14-33歳）、

平均視力は 1.79（logMAR）だった。観察期間

は 39.8±7.3年（28-48年）、角膜移植回数は

片眼 4.3±2.2 回（2-9 回）、最終受診時の平

均年齢は 65.5±10.1歳(47-77歳)、平均視力

は 1.57(logMAR)、2眼は光覚弁消失となった。

最終診察時視力が 0.01 以上あったものは 12

眼中 8 眼、0.1 以上あったものは 2 眼であっ

た。0.1 以上の 2 例はいずれも表層移植術の

み施行しており、全層移植は施行されなかっ

た。初診時より視力が改善したのが 4眼、変

化がなかったのが 5眼、悪化したのが 3眼で

あった。経過観察中に認めた合併症は、緑内

障点眼４眼（手術１眼）、角膜潰瘍３眼、拒絶

反応１眼、網膜剥離１眼だった。合併症が生

じた症例はいずれも全層角膜移植後であり、

表層角膜移植術のみ施行した症例は合併症を

認めなかった。治療用ソフトコンタクトレン

ズは８眼で使用していた。治療用ソフトコン

タクトレンズ装用者は再移植までの期間が

11.5±5.4年、非装用者は 7.4±4.9年であっ

た。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

表１ ６症例の臨床経過 

 

 

（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、遺伝

子解析は順天堂大学倫理審査委員会の承認

を得たうえで行こなわれた。また個人情報

の漏洩防止、患者への研究参加への説明と

同意の取得を徹底した。 
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D. 考按 

GDLD は若年発症のため経過が長く、角膜移

植を繰り返す。また、初診時視力が不良の症

例が多く、長期の視力変化は少なかったが、

重症度分類Ⅲ度以上の重症症例が大半であ

り、２眼は失明した。網膜剥離、緑内障、角

膜潰瘍などの合併症も認めた。0.1以上の視

力が保たれた 2 症例は表層移植のみ施行さ

れた。再発を繰り返すことで混濁が深部に

進展するため全層移植術が選択肢となるが、

可能な限り全層移植術を選択しないことが

予後に重要であると示唆された。また、再発

予防を目的とした治療用ソフトコンタクト

レンズ装用が、再移植までの期間を延長す

ると報告されている。(Maeno et al.Br J 

Ophthalmol. 2020 Feb;104(2):241-246.) 

今回、我々の検討でも非装用者と比較して

再移植までの期間は約 4年程度延長できた。

しかし、定期的なコンタクトレンズ交換が

必要であり、定期的な外来通院を要する。

GDLDは 2019年に難病指定された。長期にわ

たる継続治療が必要であり、視力改善も乏

しいため、患者の心理的・経済的負担は大き

く、さらなる介入支援が必要と考えられた。 
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