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分担研究報告書 

 

 

「希少難治性角膜疾患に関する研究」 

 

研究分担者 宮井 尊史 東京大学医学部附属病院角膜移植部 講師 
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【研究要旨】 

希少難治性角膜疾患では、原因・病態ともに不明なものも多く、その原因に即した治療

法が確立していないものも多くみられる。また遺伝性疾患の中でも原因遺伝子について、

少しずつ明らかになっているものもあるものの、いまだ不明なものも多くみられる。 

本年度は希少難治性疾患の中で主に無虹彩症の診療ガイドラインの学会での承認がお

こなわれた。また Fuchs角膜内皮ジストロフィー患者についての遺伝子解析、角膜形状解

析が行われた。 
 
 

Ａ．研究目的 

希少性難治性角膜疾患では、原因・病態

ともに不明なものも多く、その原因に即し

た治療法が確立していないものも多くみら

れる。また遺伝性疾患の中でも原因遺伝子

について、少しずつあきらかになっている

ものもあるものの、いまだに不明なものも

多くみられる。 

 また原因遺伝子と疾患の病態の関連性

がわかっていないものも多い。本研究で

は、このような希少性難治性疾患に対し

て、システマティックレビューに基づくガ

イドラインの策定、遺伝子解析、病態の把

握などを目的とする。 

Ｂ．研究方法 

診療ガイドラインの作成については

Minds に準拠して行う。担当者は Minds 講

習会を受講し、ガイドライン統括委員会、

診療ガイドライン作成グループ、システマ

ティックレビューチームに分かれて、ガイ

ドライン作成を行う。 

今年度は、無虹彩症については、令和元

年度に取りまとめられた診療ガイドライン

について学会での承認が行われた。 

また、Fuchs角膜内皮変性症については、

東京大学医学部附属病院に通院中の患者血

液より DNAを抽出し、遺伝子解析を行った。

欧米の報告では主な変異である TCF4の CTG
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リピート伸長解析を行った。また前眼部光

干渉断層計による角膜形状解析を行った。 

（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 

無虹彩症では診療ガイドラインの学会承

認が行われた。診療上重要と考えられた 7

つのクリニカルクエスチョンと 2つのバッ

クグランドクエスチョンについてエビデン

スを纏め、クリニカルクエスチョンについ

てはその推奨が作成された。 

Fuchs角膜内皮変性症の遺伝子解析では

TCF4の CTGリピート伸長解析では、既報

と同様本邦ではリピート伸長の比率が少な

いことが確認された。 

角膜形状解析では、Fuchs角膜内皮ジス

トロフィーのうち、浮腫がある群の方が、

浮腫がない群に比べ角膜後面の高次不正乱

視が高いことがわかった。 

 

Ｄ．考按 

無虹彩症のガイドラインの学会での承認

が得られ、今までになかったシステマティ

ックレビューに基づく診療ガイドラインが

策定された。 

Fuchs 角膜内皮ジストロフィーの遺伝子

解析では欧米と異なり TCF4 の CTG リピー

ト伸長の比率が低いことを確認した。本邦

での変異の比率はまだわからないところが

多く、今後の解析にて明らかにしていく。

また浮腫のある患者の角膜後面の不正乱視

の増加がみられ、視力低下への関与が考え

られた。 

 

Ｅ．結論 

今年度は、無虹彩症の診療ガイドライン

について学会承認を得た。 

Fuchs 角膜内皮ジストロフィーに関して

は、患者の遺伝子解析、角膜形状解析を実

施した。 
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