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【研究要旨】 

眼球の最前面に位置する角膜は、眼球光学系で最大の屈折力を持ち、わずかな混濁や変

形であっても著しい視力低下を来す。本研究では、角膜混濁のために特に顕著な視力低下

を来す「前眼部形成異常」「無虹彩症」「膠様角膜ジストロフィー」「眼類天疱瘡」「Fuchs

角膜内皮ジストロフィー」の 5 つの前眼部難病に対して Minds 準拠のエビデンスに基づ

いた診療ガイドラインを作成し、これらを医師、患者ならびに広く国民に普及・啓発活動

を行うことで国内における診療の均てん化を図ることを目的とする。また、これらの疾患

に対するレジストリへの登録を行い、国内外の難病研究班と情報共有することにより難

病研究の促進に貢献する。 

我々の主な担当は、「膠様滴状角膜ジストロフィー」と「Fuchs 角膜内皮ジストロフィ

ー」であり、指定難病に認定（令和元年 7月 1日施行）された「膠様滴状角膜ジストロフ

ィー」に関しては、今年度は、Minds準拠の診療ガイドライン作成に向けて、これまで行

ったシステマティックレビューをもとに解説の草案を作成した。また、「Fuchs 角膜ジス

トロフィー」については、患者レジストリの登録に関する手続きを行った。 
 
 

Ａ．研究目的 

我々の主な担当である「膠様滴状角膜ジ

ストロフィー」「Fuchs角膜内皮ジストロ

フィー」に関しては、「膠様滴状角膜ジス

トロフィー」では、その目的は Minds準拠

の診療ガイドライン作成を行うことであ

り、「Fuchs角膜内皮ジストロフィー」で

は、疫学調査および論文のシステマティッ

クレビューから診断基準の改定を行い、

Minds 準拠の診療ガイドライン作成をその

目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

「膠様滴状角膜ジストロフィー」におい

ては、Minds準拠の診療ガイドライン作成

のためにガイドライン作成グループを形成

し、スコープの作成およびクリニカルクエ

スチョンの設定を行う。その後、システマ

ティックレビューチームを組織し、文献検

索・スクリーニングを行う。システマティ

ックレビューの結果をもとにガイドライン

作成グループが推奨文・診療ガイドライン

草案を作成し、外部の評価をうけ、学会承

認の後、公開となる。 
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「Fuchs角膜内皮ジストロフィー」にお

いては、論文や疫学調査をもとに診断基準

および重症度分類の改定を行う。その後、

前述と同様に Minds準拠の診療ガイドライ

ン作成を行う。また並行して症例収集やレ

ジストリ登録を行っていく。 

（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 

〇「膠様滴状角膜ジストロフィー」： 

重要臨床課題 6項目に設定された CQ, 

BQ（「膠様滴状角膜ジストロフィーの疫学

的頻度」「治療用コンタクトレンズの予防

効果」「治療的角膜切除術の治療時期」「再

発予防のオプション（角膜上皮幹細胞疲弊

症）」「緑内障の合併」「膠様滴状角膜ジス

トロフィーの視力予後を予測する上での有

用な所見」）のうち、我々は、「BQ3 膠様

滴状角膜ジストロフィーの視力予後を予測

するうえで有用な所見は何か？」を担当

し、システマティックレビューチームの分

析をもとに解説の草案を作成した。システ

マティックレビューチームの検討では、膠

様滴状角膜ジストロフィーの視力予後を決

める因子に関して特化して研究を行った過

去の論文は見当たらなかったが、いくつか

の観察研究から、病型分類で「Kumquat-

like 型」の場合は視力予後が悪く、治療

用コンタクトレンズ装用を代表とする角膜

上皮保護を積極的に介入すれば視力維持が

できる可能性が高いことが類推することが

でき、その旨を報告した。 

〇「Fuchs角膜内皮ジストロフィー」：

難病プラットフォームレジストリの構築を

行い、患者登録に関する手続きを行った。 

 

Ｄ．考察 

今回、膠様滴状角膜ジストロフィーの視

力予後に関連する因子についてシステマテ

ィックレビューの結果から抽出することが

できた。一方、膠様滴状角膜ジストロフィ

ーは希少疾患であるために、観察研究また

は症例報告の論文しか存在しないことも判

明した。今後は、病型分類による長期の視

力予後や遺伝子変異と重症度や視力予後の

関係についての全国的な調査や比較試験が

必要であることが明らかになった。今後の

課題にしたいと考える。 

 

Ｅ．結論 

「膠様滴状角膜ジストロフィー」の

Minds準拠の診療ガイドライン作成におい

て、解説草案を作成することができた。

「Fuchs角膜内皮ジストロフィー」につい

ては、疾患レジストリを実際に走らせるこ

とができた。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得 

該当なし 

2. 実用新案登録 
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該当なし 

3. その他 

該当なし 
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