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「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のうち、無虹彩症については学会雑誌へ掲載され、学会 HP

にて公開された。前眼部形成異常については、診療ガイドライン草案をまとめた。いずれ

の疾患についても、自施設の症例において、ガイドラインの適切性を検討した。 
 
 

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。広く医師、国民に

普及・啓発するとともに、ガイドラインの

適切性について自施設症例での検討を行う。 

令和元年度は、診療ガイドライン作成グ

ループにより推奨文および草案作成を行っ

た。 指定難病 2 疾患のガイドライン作成

を行いながら作成の可否について検討を行

った。 

令和 2 年度は、無虹彩症については学会雑

誌へ掲載し、学会 HPにて公開した。前眼部

形成異常については、診療ガイドライン草

案をまとめた。いずれの疾患についても、

自施設の症例において、ガイドラインの適

切性を検討した。 

（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。 
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Ｃ．研究結果 

今年度は、無虹彩症については日本眼科

学会の承認を得て、日本眼科学会雑誌 第

125巻 1号に掲載されたほか、日本眼科学

会 HPにおいて公開された。前眼部形成異

常の診療ガイドラインについてパブリック

コメントを実施し、日本眼科学会の学会承

認を得た。 

国立成育医療研究センターでは、約 100

例の無虹彩症、約 200例の前眼部形成不全

の患者を集積しており、これらの症例にお

いてガイドラインの適切性を検討した。そ

の結果、無虹彩症も前眼部形成不全でも、

前眼部や眼底の所見の診断ポイントの記載

はきわめて適切であった。無虹彩症の染色

体検査や PAX6遺伝子の検討は一部の症例

のみで行われ、広く行われるまでに至って

いなかった。遺伝子検査が行える当施設で

あっても、家族の希望によって検査を行っ

たのは約 1/3の症例に過ぎず、検出率は

50%に過ぎなかった。また、いずれの疾患

でも、視力検査に関しては眼振がある幼少

時や発達遅滞があれば測定が困難で、こと

に WAGR症候群の無虹彩症ではすべての症

例で検査が行えなかった。縞視力、視覚誘

発電位等を含めた他の視力検査でも、安定

した正確な視力値を得ることはできなかっ

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った。 

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、無虹彩症については日本眼科

学会の承認を得て、日本眼科学会雑誌 第

125 巻 1 号に掲載されたほか、日本眼科学

会 HPにおいて公開された。前眼部形成異常

の診療ガイドラインについてパブリックコ

メントを実施し、日本眼科学会の学会承認

を得た。さらに、自施設の無虹彩症約 100

例、前眼部形成異常約 200 例において、ガ

イドラインの適切性を検討した。 

無虹彩症については、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なった。遺伝子検査が

行える当施設であっても、家族の希望によ

って検査を行ったのは約 1/3 の症例に過ぎ

ず、検出率は 50%に過ぎなかった。この点か

らも、遺伝子検査を必須としなかったのは

適切と思われる。 

視力検査は、3 歳以降であれば概ね正確

な検査が行えた。しかし、幼少で眼振を伴

う場合、3 歳以降であっても発達遅滞があ

れば測定が困難であった。ことに WAGR症候

群の無虹彩症ではすべての症例で検査が行

えなかった。このような場合、縞視力、視

覚誘発電位等を含めた他の視力検査を試み

るが、安定した正確な視力値を得ることは

困難である。これらの点は、就学相談や身

体障碍者手帳申請において、さらに方法を

検討すべきと考える。 

前眼部形成異常および無虹彩症の臨床像

は多彩であり、診断に悩む場合も多い。今

回の診 断基準と重症ガイドラインは、当該

疾患の診断の上で、きわめて有用と思われ

る。しかし、遺伝情報や視力評価などにつ

いては、今後も診断基準および重症度分類

を含めて、さらに検討・改訂を行っていく

必要がある。 
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Ｅ．結論 

無虹彩症については学会雑誌へ掲載し、

学会 HPにて公開した。前眼部形成異常につ

いては、診療ガイドライン草案をまとめた。

いずれの疾患についても、自施設の症例に

おいて、ガイドラインの適切性を検討した。

遺伝情報や視力評価などについては、さら

に検討・改訂を行っていく必要がある。 
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