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研究要旨： 

重篤な視覚障害をきたす疾患の約 85％は 0 歳で発生し、半数以上は先天素因に起因する。

中でも発病機序が不明、治療手段が未確立な希少疾患で、長期療養を要する難病は、視覚情

報の欠如が心身の発達にも重大な影響を及ぼし、生涯にわたり社会生活に支障をきたす。視

覚発達の感受性のピークは生後 2 ヵ月～2 歳であり、早期に難病を鑑別診断し、保有視機能

を評価して有効な治療やリハビリテーションを行うか否かが一生の障害の程度を大きく左

右する。本研究の目的は、乳幼児期に重篤な視覚障害をきたす難病を対象として、予後向上

のために、診療体制を確立することである。 

本年度は、①昨年度までの調査結果をもとに、早期発見・診断のための診療マニュアル・フ

ローチャートを作成、難病網膜疾患に関する新規検査・治療法、遺伝学的検査に関する成果

と知見とともに、研究班ホームページにて医療者向けに情報を発信、②ロービジョンケアに

関し医療機関へアンケート調査を実施、連携体制を構築、③視覚難病の長期管理における全

身合併症を検討、全身管理マニュアルを作成して HP に情報を提供した。 

関連学会へ研究成果を連携して、早期診断・介入を行う診療体制を全国に普及させるととも

に、眼科・小児科の連携した管理、医療・教育機関の連携した自立・就学に向けた支援体制

（全国ネットワーク）の構築を図った。 
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Ａ．研究目的 

重篤な視覚障害をきたす疾患の約 85％は 0 歳

で発生し、半数以上は先天素因に起因する。中

でも発病機序が不明、治療手段が未確立な希少 

疾患で、長期療養を要する難病に指定されたレ

ーバー先天盲（早発型網膜色素変性症）、中隔視

神経形成異常症、黄斑ジストロフィー、前眼部

形成不全、無虹彩症、眼皮膚白皮症、ジュベー

ル症候群など眼症状を初発とする先天異常症候

群の乳幼児では、視覚情報の欠如が心身の発達

にも重大な影響を及ぼし、生涯にわたり社会生

活に支障をきたす。 

視覚発達の感受性は生後 2 ヵ月～2 歳がピーク

であり、早期に眼異常を発見し難病を鑑別し、保

有視機能を評価して有効な治療やリハビリテー

ションを行うかが一生の障害の程度を大きく左

右する。しかし我が国では聴覚と異なり、視覚に

対する新生児スクリーニングや遺伝子検査の導

入がなく、乳幼児期の診療体制が未確立のため、

診断・治療対応の遅れる例が多い。 

本研究の目的は、乳幼児期に重篤な視覚障害

をきたす難病（推定 5 万人）を対象として、初

年度から 3年をかけて、①各疾患の発見・診療

の実態調査、②早期の正確な発見と確実な鑑別

診断（臨床診断・遺伝学的診断）のための診療

ガイドライン作成、③保有視機能の早期評価と

予後判定、治療・リハビリテーション早期介入

を目的とした診療体制の構築、④眼合併症や全

身併発症を眼科・小児科で管理する長期的な診
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療ガイドライン作成、⑤自立・就学支援プログ

ラムの作成と医療・教育機関の連携した支援体

制（全国ネットワーク）を構築して患児の生涯

にわたる支援体制に繋げることである。 

最終年度として本年度は①～⑤に関する研究

成果をもとに、診療マニュアルを完成して、研

究班ホームページにて発信した。関連学会へ研

究成果を連携して、早期診断・介入を行う診療

体制を全国に普及させるとともに、眼科・小児

科の連携した管理、医療・教育機関の連携した

自立・就学に向けた支援体制（全国ネットワー

ク）の構築を図った。 

 

Ｂ．研究方法 

１）早期診断のための診療マニュアル 

・医療者向けに各種マニュアルを作成 

・研究班ホームページにて、早期発見・診断に繋

げる①～⑤の情報提供を行う 

・臨床診断マニュアルを完成した 

＜遺伝学的診断の検討＞ 

・乳幼児期の視覚難病の正確な発見と確実な鑑別

診断のため、研究代表者が研究分担者施設と共同

で遺伝学的診断法を検討した 

＜新規検査・治療法の検討＞ 

・研究代表及び分担施設において難病網膜疾患に

対し新規の検査法を用いた病態の解析、視機能の

評価法を検討した 

２）早期介入・ロービジョンケア 

・医療機関におけるロービジョンケアのアンケー

ト調査を研究代表者が研究分担者施設と共同で

実施した 

・ロービジョンケアの基本となる屈折矯正に関わ

る研究を研究分担者が実施した 

３）眼・全身管理の長期的診療マニュアル 

・長期的診療マニュアルを作成するために、視覚

難病の全身合併症に関して、研究分担者が検討を

行った 

・研究代表者が研究分担者と共同で、全身管理マ

ニュアルを作成し、ホームページに掲載した 

（倫理面への配慮） 

研究組織機関で行った眼科精密検査については、

患者家族の同意を得て実施したもので、本研究に

よる患者への負担は生じていない。検査結果の解

析にあたっては、個人が特定できないように配慮し

て行った。 

研究の実施にあたり、下記の課題について機関

内倫理委員会にて審査を受け、承認を得た。 

・仁科幸子：乳幼児に眼振をきたす視覚難病の調

査研究（国立成育医療研究センター,2021年 12 月

1 日, 承認番号 2021-172） 

・仁科幸子：視覚障害乳幼児のロービジョン支援

に関する盲学校、相談施設との連携の現状調査

（国立成育医療研究センター,2020 年 12 月 9 日, 

承認番号 2021-171） 

・仁科幸子：乳幼児期に重篤な視覚障害をきたす

難病の全国調査（国立成育医療研究センタ

ー,2020 年 11 月 4 日, 承認番号 2020-215） 

・仁科幸子：レーベル先天黒内障の臨床像の検討

（国立成育医療研究センター,平成 29 年 7 月 28

日, 承認番号 1532） 

・仁科幸子：医療機関と教育機関の連携によるロ

ービジョンケア（国立成育医療研究センター,平

成 31 年 11月 28日, 承認番号 2019-060） 

 

Ｃ．研究結果    

１）早期診断のための診療マニュアル 

医療者向けに各種マニュアルを作成し、研究班

ホームページに掲載した（図１） 

https://www.infant-intractable-eye-disease.com 

 
 図１ 研究班 HP トップページ 

 

構成（2020 年度作成：一般向け） 

・乳幼児期に起こる視覚障害 

   ・視覚難病のリスト 

   ・調査研究（全国実態調査） 

   （2021 年度作成：医療者向け） 

   ・調査研究 

     眼振の乳幼児の二次調査 

     全身管理に関する調査 

   ・診療マニュアル 

     視覚障害早期発見マニュアル 

新規検査法の知見と解説 

遺伝学的検査の知見と解説 

長期管理マニュアル（眼合併症） 

   ・治療・ロービジョンケア 

     新規検査・治療法 

     視覚支援学校へのアンケート調査 

全国視覚支援学校のリスト 

   （本年度作成・医療者向け） 

   ・診療マニュアル 

臨床診断マニュアル 

https://www.infant-intractable-eye-disease.com/
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フローチャート（図２） 

1 乳幼児の眼振・異常眼球運動 

2 視反応不良（固視追視がみられない） 

      全身管理マニュアル 

      1 視覚障害がある児の発達評価 

      2 前眼部形成異常 

      3 無虹彩 

      4 網膜色素変性症 

    ・ロービジョンケア 

医療機関へのアンケート調査 

 

 
 

 

 
 

図２ 臨床診断マニュアル フローチャート 

 

＜遺伝学的診断の検討＞ 

・レーバー先天盲・早発型網膜色素変性症 

・診断の困難な前眼部及び後眼部疾患 

昨年に引き続き代表研究施設において症例を

集積し、網羅的な精密検査を実施しデータベー

スを作成した。分担研究施設（浜松医大）にお

いて遺伝学的診断を進めた。 

成果を発表して論文化した（堀田喜裕：分担

研究報告書参照） 

＜新規検査・治療法の知見と解説＞ 

・研究代表及び分担施設において難病網膜疾患に

対する新規の検査法を用いた病態の解析、遺伝型

と臨床経過について検討した 

・抗 VEGF 療法に関する研究を行った 

・小児の難治性網膜剥離治療について検討した 

（寺崎浩子：分担研究報告書参照） 

２）早期介入・ロービジョンケア 

・ロービジョンケアを実施している医療機関 82

施設にアンケート調査を行い、実態を把握した 

・日本人の眼の屈折要素について検討した 

（不二門 尚：分担研究報告書参照） 

３）眼・全身管理の長期的診療マニュアル 

・乳幼児期の視覚難病（前眼部形成異常、先天無

虹彩、網膜色素変性症）の長期的な全身合併症に

関して検討を行った 

・視覚障害がある児の発達評価について検討した 

・全身管理マニュアルを作成し、研究班ホームペ

ージに掲載した（前述） 

（永井 章：分担研究報告書参照） 

 

Ｄ．考察 

１）早期診断のための診療マニュアル 

各種のマニュアルを作成して HP で発信するこ

とで、病診連携、他科・多職種との連携を図るこ

とができた。これを更に普及させていきたい。 

本年度も難病網膜疾患に対する新規の検査法

や、遺伝学的診断の成果が得られた。臨床像の詳

細な解析も進んでいる。これらの成果を踏まえて、

今後は日本でも遺伝学的診断を早期に実施でき

る体制が望まれる。 

２）早期介入・ロービジョンケア 

 ロービジョンケアに関する医療機関の実態を

発信することで、教育機関との連携やネットワー

クの構築に寄与すると期待される。 

３）眼・全身管理の長期的診療マニュアル 

視覚障害がある児の発達評価、および視覚難病

の全身管理マニュアルを発信することで、小児科

との連携体制の構築に寄与すると期待される。 

 

Ｅ．結論    

診療マニュアルを完成して研究班ホームペー

ジに掲載し、情報発信と普及につとめた。関連

学会へ研究成果を連携して、早期診断・介入を

行う診療体制を全国に普及させるとともに、眼

科・小児科の連携した管理、医療・教育機関の

連携した自立・就学に向けた支援体制（全国ネ

ットワーク）の構築を図った。 

乳幼児期に発症する視覚難病に対しては早期

発見・鑑別診断・保有視機能の評価と治療・リ

ハビリテーション早期介入の成否が生涯にわた

る障害の程度を大きく左右する。本研究班の成

果を発信することで、一般の方々、眼科、小児

科、視覚支援学校及び、小児を取り巻く多職種

の連携がすすみ、乳幼児期の診療体制と全国ネ

ットワークの構築に寄与すると期待される。 

今後、これらの難病に対し、眼局所に対する

遺伝子治療、人工視覚、再生医療が急速に進歩
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する見込みである。新たな治療技術を導入する

基盤として、今後はさらに日本でも、遺伝学的

診断を早期に実施できる体制が望まれる。 
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児・先天疾患．日本眼科学会専門医制度第 75

回講習会，2022.4. web 

14. 近藤寛之、松下五佳、川村朋子、内尾英一、日

下俊次、林孝彰、白澤誠、仁科幸子、金子優、

川崎良、坂本泰二．我が国の家族性滲出性硝

子体網膜症 250 家系の遺伝子解析．第 126 回

日本眼科学会総会，東京，2022.4.15 

15. 森川葉月、仁科幸子、細野克博、小須賀基通、

横井匡、重安千花、山田昌和、深見真紀、東範

行、堀田喜裕．DCN 変異による先天遺伝性角

膜実質ジストロフィーの１例．第 126 回日本

眼科学会総会，東京，2022.4.14 

 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 
 1. 特許取得 
 なし 
 2. 実用新案登録 
 なし 
 3.その他 
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