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【研究要旨】 

前眼部形成異常は小児の視覚障害の原因として重要であり、晩期合併症も少なくない。

平成 29年度に本疾患は指定難病となり、本研究班ではその診断基準や重症度分類、診療

ガイドラインを作成、公表してきた。前眼部形成異常においては長期にわたる医学的管理

を要する例への配慮が必要であり、疾患の特性と医学的管理について医師、患者ならびに

広く国民に普及・啓発活動を行うことが求められる。本年度は、前眼部形成異常の診療ガ

イドラインの普及状況を調査し、医療の質向上の評価を目的として使用状況に関する実

態調査を行った。 

前眼部形成異常は稀少疾患であるため症例を有する施設が少なく、ガイドラインは認

知度に課題があると考えられたが、おおむね活用されていた。診療ガイドラインを用いた

啓発活動によって、希少難治性角膜疾患である前眼部形成異常の診療の均てん化の推進、

医療水準の向上が期待できると考えられた。 
 
 

Ａ．研究目的 

前眼部形成異常は、眼先天異常のうち主

な異常所見が前眼部に限局しているもので

あり、  後部胎生環、Axenfeld-Rieger

症候群、後部円錐角膜、Peters異常、強

膜化角膜、前眼部ぶどう腫の総称である。 

研究分担者の山田は平成 21年度厚生労

働科学研究費補助金（難治性疾患克服研究

事業）において、先天性角膜混濁の全国的

症例登録調査を行い、前眼部形成異常は出

生 8,000-9,000人に 1人と推定される稀

少疾患であること、先天性角膜混濁の原因

疾患として主要なものであり、特に両眼性

の症例では前眼部形成異常の割合が 80％

を占めることを報告した。また、国立成育

医療研究センターで行った症例調査では、

前眼部形成異常の視力予後は眼数ベースで

0.1未満が 6割以上、0.01 未満が 4割以上

と不良例が多く、小児の視覚障害の原因と

して重要な位置を占める難病であることが

示された。 

このような背景から平成 29年度に前眼

部形成異常が指定難病となり、平成 30年

度からは国内における診療の均てん化を推

進するために、診断基準および重症度分類

に加えて、診療ガイドラインの作成を行っ

てきた。診療ガイドラインは Minds 

(Medical Information Network 

Distribution Service）に準拠した方法で

エビデンスに基づいて作成したものであ
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り、希少難治性角膜疾患の医療水準と患者

アウトカムの向上に寄与することを目的と

し、令和 3年度に日本眼科学会雑誌に出版

し、日本眼科学会のホームページ、Minds

ガイドラインライブラリでも公開されてい

る。 

Minds活用促進部会では、診療ガイドラ

インの公表後に、普及と医療の質向上の評

価を行い、今後の診療ガイドラインの改訂

を行うことが提言されている。本年度は、

前眼部形成異常の診療ガイドラインの普及

状況を調査し、医療の質向上の評価を目的

として使用状況に関する実態調査を行っ

た。 

 

Ｂ．研究方法 

2022年 8月-10月に日本眼科学会専門医

制度認定研修施設(965施設）に調査票を

郵送し、郵送もしくは Web での回答を集計

した。調査票を以下に示す。 

調査票は全部で 11の質問から構成さ

れ、質問１：回答者の情報、質問 2, 3：

前眼部形成異常の診療実態、質問 3-11：

ガイドラインについて、である。 

質問 1. あなたの眼科医としての経験年数

を教えてください 

質問 2. 前眼部形成異常患者の診療にどの

程度関与していますか 

質問 3. 貴施設にて、これまでに前眼部形

成異常の難病申請をしたのは何例ですか 

質問 4. 前眼部形成異常の診療ガイドライ

ンについてご存知ですか 

質問 5. 前眼部形成異常の診療において、

診療ガイドラインをどの程度参照していま

すか 

質問 6. 貴施設の前眼部形成異常患者の

何％くらいで本診療ガイドラインに準じた

診療が行われていますか？（有症例施設） 

質問 7. 本診療ガイドラインに準じた診療

が行われない理由は何ですか 

質問 8. ガイドラインの使用目的は何です

か？ 

質問 9. 本診療ガイドラインの以下の内容

はどの程度評価できますか（役に立ちます

か） 

 CQの数 

 CQが臨床現場に即している 

 推奨の分かりやすさ 

 本邦の現状を加味している 

 解説の内容 

質問 10. 日本の前眼部形成異常診療にお

いて、本診療ガイドラインはどのように役

に立つと思いますか 

質問 11. その他、本診療ガイドラインに

関してご要望などがあればお書きください 

 

（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上

で行うこととした。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

得を徹底した。 

本研究は、厚生労働省、文部科学省によ

る「人を対象とする医学系研究に関する倫

理指針」に従って実施した。また、臨床研

究に関する倫理指針および疫学研究に関す

る倫理指針に従い、杏林大学医学部臨床疫

学研究審査委員会の承認を得た(H26-105-

02)。 

 

Ｃ．研究結果 

日本眼科学会専門医制度認定研修施設

(965施設）のうち、195 施設（20.2％）か

ら回答を得た。質問１の回答者の情報とし

ては、眼科医としての経験年数が 10年以
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上の割合は 87.7％であり、その施設の責

任者または準ずる者が回答したと推測され

た。 

質問２、３の前眼部形成異常の診療実態

については、前眼部形成異常の症例を有す

る施設は 80施設（41.0％）、該当症例がな

い施設は 113施設（57.9％）であった。症

例を有する施設でも 5例未満が 61施設

（31.3％）であり、5例以上の症例を有す

る施設は 19施設（9.7％）に過ぎなかっ

た。難病申請をしたことがある施設は更に

少なく、5例以上の申請をしたことがある

のは 3施設（1.5％）、5 例未満が 14施設

（7.2％）であり、9割以上の施設では申

請の経験がないと回答した。 

質問４以降の診療ガイドラインに関する

質問では、質問 4.診療ガイドラインを知

っているかという問いには、123施設

（64.1％）が知っていると回答した。前眼

部形成異常の症例を有する施設では知って

いるが 77.5％、症例のない施設では

53.0％と差がみられた。 

質問 5. 前眼部形成異常の診療におい

て、診療ガイドラインをどの程度参照して

いますか、という問いでは、参考にしてい

るが 99施設（54.0％）、ほとんどまたは全

く参考にしていないが 17 施設（9.2％）、

ガイドラインをみたことがないが 67施設

（36.6％）であった。診療ガイドラインに

準じた診療が行われているかを問うた質問

６では概ね基づいていると回答した施設が

54 施設（有症例施設の 69.2％）であっ

た。質問 7. 本診療ガイドラインに準じた

診療が行われない理由については 57施設

が回答し、患者側の要望のためが 12施設

（21.1％）、ガイドラインを知らなかった

が 10施設（17.5％）、ガイドラインに賛同

できない、分からないが 9施設（15.8％）

が主要なものであった。質問８．ガイドラ

インの使用目的（複数回答）については、

施設内の治療の標準化が 134（50.0％）、

自身の臨床疑問の解決が 98（36.6％）、学

生・研修医・看護師などへの教育 27

（10.1％）、研究のアイディアを探すため

7（2.6％）などであった。 

質問９のガイドラインの内容の評価につ

いての質問では、CQの数は適当という回

答が 127施設（77.9％）から得られ、多

い、やや多いは 12施設（7.4％）、少な

い、やや少ないが 24施設（14.7％）であ

った。CQが臨床現場に即しているかとい

う問いには 122施設（75.8％）がそう思う

と回答し、どちらともいえないが 39施設

（24.2％）で、思わないという回答は 0で

あった。推奨のわかりやすさについてはわ

かりやすいが 133施設（81.1％）で、どち

らともいえない 27施設（16.5％）、わかり

にくい 4施設（2.4％）となった。本邦の

現状を加味しているかとの問いには、そう

思うが 106施設（65.4％）、どちらともい

えない 56施設（34.6％）、思わないという

回答は 0であった。解説の内容については

役に立つが 146施設（89.6％）であり、ど

ちらともいえない 13施設（9.8％）、あま

り役に立たない 1施設（0.6％）を大きく

上回った。質問１０．診療ガイドラインが

どのように役に立つと思うかというと問い

では（複数回答）では、診療の標準化が

155（39.4％）、前眼部形成異常認知度の向

上 112（28.5％）、教育の向上 72

（18.3％）、アウトカムの向上 43

（10.9％）などの回答であった。 

質問１１．本診療ガイドラインに対する

要望（フリーコメント）としては、ガイド

ラインの内容については、CQをもうすこ

し増やして欲しい、ロービジョンケアにつ
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いての CQがあるとよい、緑内障の治療に

関しての内容が欲しい、より多数症例での

総括が必要、類似疾患との鑑別/疾患ごと

の眼のカラー写真が欲しい、などのコメン

トがった。普及・啓発については、ガイド

ラインがあることを知らなかったので、周

知して欲しい、ガイドラインのアクセスが

悪い、学会・講演会等で解説して欲しい、

とのコメントがあった。この他、ガイドラ

インはわかりやすく勉強になる、などの肯

定的コメントも数件あった。 

 

Ｄ．考察 

前眼部形成異常の診療ガイドラインは日

本角膜学会と日本小児眼科学会での審査を

受け、追加で日本緑内障学会の承認を得

た。その後、若干の修正と校正作業を行っ

てから診療ガイドラインの最終稿とし、令

和 3年 1月に日本眼科学会において承認、

令和 3年 6月 10日に日本眼科学会雑誌に

掲載され、日本眼科学会ホームページ上で

も公表された。また、Minds 専門部会によ

る審議を受けて、Minds ガイドラインライ

ブラリで公開されている。2021年 11月 8

日で公開されている。本年度は、前眼部形

成異常の診療ガイドラインの普及状況を調

査し、医療の質向上の評価を目的として使

用状況に関する実態調査を行った。 

前眼部形成異常の診療実態については、

前眼部形成異常の症例を有する施設は 80

施設（41.0％）と半数以下であり、症例を

有する施設でも 5例未満が 61施設、5例

以上の症例を有する施設は 19施設に過ぎ

なかった。難病申請をしたことがある施設

は更に少なく、5例以上の申請は 3施設、

5 例未満が 14施設であり、9割以上の施設

では申請の経験がないと回答した。本調査

は日本眼科学会専門医制度認定研修施設を

対象としており、眼科クリニックは対象外

である。また回答率は 20.2％（965施設の

うち 195施設）と高くない。これらの背景

を割り引いても本疾患が稀少疾患でもあ

り、一部の大学病院、専門施設に症例が集

まっていることが推測された。また、医学

的管理を受けていない症例がある程度存在

することも示唆され、何らかの啓発活動が

必要であるのも知れない。 

診療ガイドラインを知っているかという

問いには、123施設（64.1％）が知ってい

ると回答し、診療ガイドラインを参考にし

ていると 99施設（54.0％）が参考にして

いると回答があった。診療ガイドラインに

準じた診療が行われていると回答した施設

は 54施設（有症例施設の 69.2％）であっ

た。診療ガイドラインに準じた診療が行わ

れない理由は、患者側の要望のためが

21.1％、ガイドラインを知らなかったが

17.5％、ガイドラインに賛同できない、分

からないが 15.8％などであった。ガイド

ラインは 6割以上の施設で認知されてお

り、診療の参考にされているようである

が、ガイドラインを知らなかったという回

答も少なくなく、医療者への普及・啓発活

動が十分でないことが示唆された。 

ガイドラインの内容の評価についての質

問では、CQの数は適当という回答が

77.9％、臨床現場に即しているが

75.8％、推奨のわかりやすさについてはわ

かりやすいが 81.1％、解説の内容につい

ては役に立つが 89.6％と一定の評価が得

られていることが示された。ただし、本邦

の現状を加味しているかとの問いには、そ

う思うが 65.4％で、どちらともいえない

も 34.6％あった。 

本診療ガイドラインに対する要望（フリ

ーコメント）としては、ガイドラインの内
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容や普及・啓発に関していくつかのコメン

トがあった。CQをもうすこし増やし、ロ

ービジョンケアや緑内障の治療に関しての

CQ を追加することが改定版を作成する際

には検討事項と考えられた。普及・啓発に

ついては、前段でも述べたように医療への

ガイドラインの周知、普及を推進する必要

がある。 

前眼部形成異常においては重度の視覚障

害を伴う例や緑内障併発例など長期にわた

る医学的管理を要する例があり、疾患の特

性と医学的管理について医師、患者ならび

に広く国民に普及・啓発活動を行うことが

求められる。また、本診療ガイドラインが

最善と考えられる診療方法の選択や、患者

のアウトカム向上に寄与するためには、そ

の妥当性、有用性に関して今後も検証を進

める必要があると考えられた。診療ガイド

ラインを用いた啓発活動によって、希少難

治性角膜疾患である前眼部形成異常の診療

の均てん化の推進、医療水準の向上が期待

できると考えられた。 

 

Ｅ．結論 

前眼部形成異常の診療ガイドラインの普

及状況を調査し、医療の質向上の評価を目

的として使用状況に関する実態調査を行っ

た。前眼部形成異常は稀少疾患であるため

症例を有する施設が少なく、ガイドライン

は認知度に課題があると考えられたが、お

おむね活用されていた。診療ガイドライン

を用いた啓発活動によって、希少難治性角

膜疾患である前眼部形成異常の診療の均て

ん化の推進、医療水準の向上が期待できる

と考えられた。 
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