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研究要旨：眼科疾患の中には、罹患率が低く、治療法が確立されていない、希少難治性

疾患が存在する。このような疾患については、医療の標準化がおこなわれておらず、眼

科医における認知度も低いため、本邦における罹患状況の詳細は不明である。そこで、

希少難治性眼疾患の診断基準の策定と、診断基準に基づく疫学調査による現状の把握

が必要である。 

本研究では、萎縮型加齢黄斑変性、網膜色素変性症、黄斑ジストロフィ、強度近視性脈

絡膜萎縮、家族性滲出性硝子体網膜症、黄斑部毛細血管拡張症 2型、急性帯状潜在性網

膜外層症、およびレーベル遺伝性視神経症を研究の対象とし、疾患毎に研究グループを

形成して研究計画を進める体制とする。また、難治性眼疾患の多くは視覚身体障害の原

因疾患と関連があるため、視覚身体障害の認定状況の全国調査を行い、難治性眼疾患患

者に対する福祉行政の現状を把握する。 

本研究の成果が、希少難治性眼疾患の現状把握と診療の標準化、そして現実に即した厚

労行政の推進に寄与することが期待される。 
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Ａ．研究目的 

 本研究はオールジャパン体制での希少疾患研究であり、視覚障害の原因疾患のう

ち、指定難病 3疾患（網膜色素変性症、黄斑ジストロフィ、レーベル遺伝性視神経

症）、ならびに指定難病候補の希少疾患であるが十分な情報が集積されていない 4疾患

（萎縮型加齢黄斑変性、家族性滲出性硝子体網膜症、黄斑部毛細血管拡張症 2型、急

性帯状潜在性網膜外層症）、さらに類縁疾患である強度近視性脈絡膜萎縮を対象とし、

各疾患の医療水準の向上を目的として、客観的な指標に基づく疾患概念の確立、診断

基準や診療ガイドラインの策定および疫学調査を実施する。また、難治性眼疾患の多

くは視覚身体障害の原因疾患と関連があるため、視覚身体障害の認定状況の全国調査

を行い、難治性眼疾患患者に対する福祉行政の現状を把握する。 

 

Ｂ．研究方法 

 本研究の対象とする疾患は多岐にわたるため、疾患毎に研究グループを形成して研

究計画を進める体制とする（さらに各専門分野の研究協力者を募る）。並行して、全国

視覚障害認定の実態疫学調査を実施する。研究代表者は研究全体を統括する。また、

班会議を年に 2回開催し、各グループの進捗状況を報告する。 

（倫理面への配慮） 

 アンケート調査は個別の患者情報を抽出しないため倫理的問題は生じない。レジス

トリに関する研究にあたっては、疾患毎に代表機関における倫理委員会承認のもと登

録を行った。また、遺伝子診断についても同様に、各施設での倫理委員会承認のもと

解析を行った。疫学調査は、倫理委員会で審査を受けた上で実施した。なお、本研究

で扱うデータは個人を特定できないデータのみである。 

 

Ｃ．研究結果 

 萎縮型加齢黄班変性については、現在まで分析できた症例データを論文化した。 

 網膜色素変性症のレジストリには当初の目標である 3000症例が既に登録されている。

難病プラットホーム（研究代表者：松田文彦先生）への移行が令和 3年度内に完了してお

り、令和 4年度末までに 5000例の登録を目指す。また、登録された症例の解析により、

遺伝形式の分布や病因遺伝子の診断率などが明らかとなり、論文化した。 

 黄斑ジストロフィの全国規模の患者数調査を実施し、日本臨床眼科学会で発表すること

ができた。今後は、日本における初めての黄斑ジストロフィ患者数推定調査結果として欧

文雑誌に投稿する予定である。 

 強度近視性脈絡膜萎縮については、メンデル遺伝形式に沿う家族集積性を有する症例が

5家系抽出された。これらの中には明らかな常染色体優性遺伝を示す症例が少なからずい

ることが明らかとなった。 

 家族性滲出性硝子体網膜症（FEVR）については、集積した 258家系の遺伝子解析によっ



8 

 

て我が国の FEVRについて遺伝的な特性を含む疾患概念に直結するデータが得られた。 

 特発性傍中心窩毛細血管拡張症と称されていたもののうち、傍中心窩型（type 2）を

「黄斑部毛細血管拡張症 2型」と新たな病名と定め、診断基準、重症度分類、診療ガイド

ラインを策定し、令和 3年に日本学会から承認を得た。また診療ガイドラインに基づいた

第一次疫学調査として全国 965施設に郵送によるアンケートを行い、患者数は合計 263例

であった。 

 急性帯状潜在性網膜外層症については、令和 2年度に行った調査結果を元に、片眼

性が多く、視力が 0.3以下になる割合が 6%であることが判明した。 

 レーベル遺伝性視神経症のレジストリについては、順次登録が開始できる状況を構築し

つつある。また、新規発症患者推計調査に関しては、791施設から回答を得た。総新規発

症患者数は 69名と推計された。また、2019年の日本人の平均余命と平均寿命を元に患者

総数を推計したところ、2491名（95%信頼区間：1996～2986名）となった。 

 全都道府県全自治体を対象とした視覚障害認定の 2019年度の実態調査を実施し、視覚

障害認定の主要な原因疾患を明らかにした。 

 

Ｄ．考察 

 診療ガイドラインの策定によって、施設間による診断のばらつきが小さくなり、患者

の見落としが減るなど、医療の標準化が進み、医療の質が向上することが期待される。

また、診療ガイドラインに沿って診断された患者数が全国調査にて明らかになっており、

一部の疾患についてはレジストリへの登録が進んでいる。その結果、各疾患における更

なる理解に繋がることが期待される。さらに、視覚身体障害認定状況の全国調査の結果

は有効な医療福祉資源配分につながるといえる。 

 

Ｅ．結論 

 本研究で策定した診療ガイドラインおよび疫学データは日本眼科学会を通じて広く

全国の眼科医に周知される。それにより難治性眼疾患に対する診療の標準化が進むこと

が期待される。また、わが国の希少難治性眼疾患に対する理解、疾病予防の啓発が進む

ことが期待される。 
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  なし 
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