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研究要旨： 本年度も先天性遺伝性網膜疾患について遺伝型と臨床経過、地域差、網膜変性

における網膜の基本的病態生理と形態について研究を行い、網膜変性疾患の網膜色素変性

およびその類縁疾患の遺伝子解析を行い、自覚的他覚的検査の関連を明らかにし、動物実験

により新たな変性原因の可能性を示唆した。 

未熟児網膜症の抗 VEGF 薬治療について引き続き、その功罪について成人を対象にした

疾患での抗 VEGF 薬の薬理作用や眼循環について研究し、抗 VEGF 薬は未熟な新生血管に

は効果的に働くが、成熟した新生血管は、新生血管であっても伸長、成長することがわかっ

た。 

小児の網膜剥離手術は難治であるが、網膜剥離治療において剥離していない網膜も手術

により移動する可能性がわかった。網膜剥離手術の成功は術者などの環境要因によること

もわかり、小児の難治な網膜剥離治療について考慮に値すると考えられた。 

Ａ．研究目的 

乳幼児期に重篤な視覚障害をきたす難病の正確

で、効率よい、普遍的な診断の確立 

Ｂ．研究方法 

名古屋大学医学部附属病院を受診した患者眼科

を対象あるいは主に先天性遺伝性網膜疾患を登

録している研究グループ Japan Eye Genetics 

Study (JEGC) Groupや網膜剥離（遺伝性硝子体変

性を含む）などを登録している Japan-Retinal 

Detachment Registry Groupとの共同研究として、

遺伝学的情報と臨床所見との関係の研究に参加

するとともに、電気生理学的診断、レーザースペ

ックルフローグラフィや光干渉断層計（OCT）、OCT

血管撮影をはじめ最新の画像診断を用いて詳細

な臨床所見を解析した。 

Ｃ．研究結果   

 網膜色素変性において自覚的他覚的検査の関

連が明らかになり、動物実験においては変性の

新たな原因の可能性がある経路が見いだされ

た。 

未熟児網膜症の抗 VEGF 薬治療について引き続

き、その功罪について成人を対象にした疾患で

の抗 VEGF 薬の薬理作用や眼循環について研究

し、抗 VEGF薬は未熟な新生血管には効果的に働

くが、成熟した新生血管は、新生血管であって

も伸長、成長することがわかった。 

小児の網膜剥離手術は難治であるが、網膜剥

離治療において剥離していない網膜も手術によ

り移動する可能性がわかった。網膜剥離手術の

成功は術者などの環境要因によることも分か

り、小児の難治な網膜剥離治療について考慮に

値すると考えられた。 

Ｄ．考察 

遺伝子治療が迫る中、日本人の網膜色素変性に

おける遺伝子型について研究することは重要で

あると考えられた。 

 未熟児網膜症では、現存の抗 VEGF より再発

が少なく、全身への影響の少ないものを求めて

薬剤の開発研究する必要がある。 

Ｅ．結論    

遺伝性網膜変性のさらなる遺伝型の整理が必要

である。Multimodalな画像診断は遺伝性疾患のマ

ネージメントにおいても重要なツールである。 

眼内血管新生の病態把握はさらなる未熟児網

膜症治療に改善をもたらす可能性がある。 

小児の難治な網膜剥離治療について、さらなる

網膜形態と機能の関連について研究し視機能の

恒常に最善を尽くす必要がある。 
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