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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。よっ

て診療の指針となるガイドライン作成の意義は大きい。本年度は希少難治性疾患の中で、

膠様滴状角膜ジストロフィーのガイドライン策定において、昨年度に行ったシステマテ

ィックレビューをもとに、バックグランドクエスチョンの推奨文を作成した。 
 
 

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。

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 

膠様滴状角膜ジストロフィーのガイドラ

イン作成のため、昨年度 Mindsに準拠し、

バックグランドクエスチョンに対するシス

テマティックレビューを行った。それに基

づき、本年では推奨文の作成を行う。 

 

Ｃ．研究結果 

今年度は、膠様滴状角膜ジストロフィー

のガイドライン作成のため、スコープに記

されたバックグランドクエスチョンのう

ち、「膠様滴状角膜ジストロフィーの緑内

障合併率はどのくらいか」に対し、推奨文

を作成した。 

 

Ｄ．考察 

希少疾患であることから我々が担当した

バックグランドクエスチョンにおいても高

いエビデンスを得られず、明確な解答を得

るのは困難であった。ただし患者および医

療者にとって少しでも科学的合理性が高い

と考えられる診療方法の選択肢となるべ

く、推奨文作成を試みた。 

 

Ｅ．結論 

膠様滴状角膜ジストロフィーのガイドラ

イン作成のため、バックグランドクエスチ

ョン「膠様滴状角膜ジストロフィーの緑内

障合併率はどのくらいか」に対し推奨文を

作成した。 
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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 

該当なし 

3. その他 

該当なし 
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