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 分担研究報告書 

 

難治性視神経症に関する研究 

 

研究分担者                      神戸大学・医学研究科・教授 中村 誠 

研究協力者                      北里大学・医療衛生学部・教授 石川 均 

お茶の水・井上眼科クリニック・副院長 山上 明子 

 

眼科領域には現時点で治療法のない難治性の視神経症の疾患群が存在する。代表的な疾患

はレーベル遺伝性視神経症（指定難病302、LHON）であり、ミトコンドリア遺伝子変異によ

り比較的急激な中心暗点で発症し、発症から数か月のうちに両眼の高度視神経萎縮による

視力低下をきたす。現在我々の研究班では、(1) 2017年に作成されたLHONの認定基準を見

直す改正作業を進めており、(2) LHONの患者レジストリ合計300名を目標に登録を継続し

ており、また(3) 難治性視神経症に対する新たな臨床試験や企業治験に対する国内の運用

体制整備を進めている。 

 

Ａ．研究目的 

眼科領域には治療法のない難治性の視神

経症が存在する。代表的な疾患はレーベル

遺伝性視神経症（指定難病 302、LHON）であ

り、ミトコンドリア遺伝子変異により、比較

的急激な中心暗点で発症し、発症から数か

月のうちに両眼の高度視神経萎縮による視

力低下をきたす。この他に顕性遺伝形式を

示す優性遺伝性視神経萎縮(DOA)や外傷性

および薬物性視神経萎縮などがある。 

本研究班は 2017年に LHONの認定基準を作

成し、日本神経眼科学会と連携して患者レ

ジストリ構築を進めてきた。しかしながら、

検査法や治療法の進歩に伴い、この認定基

準の改定が必要な状態となってきる。そこ

で今回の調査研究の目的は、(1) 現在の認

定基準の改定に向けて話し合いを開始する

こと、(2) 患者レジストリを進め、今後の

臨床研究や治験に役立てること、(3) 難治

性視神経症の治験における運用体制を構築

すること、である。 

 

Ｂ．研究方法 

(1) 日本神経眼科学会と連携して、LHON

の認定基準改定委員会を立ち上げ、現在の

認定基準の不備を持ち回り会議する。 

(2) LHONのレジストリ数を増やす目的で、

全国の専門施設に呼びかけるとともに、レ

ジストリシステムの充実と改良を加える。 

(3) 難治性視神経症に対する医師主導治

験あるいは国内および海外の治験に関して、

国内での施設選定や運用体制を含めた整備

を行う。 

 

（倫理面への配慮） 

今回の研究に関しては患者の個人情報は

全て匿名化し、倫理面に十分配慮して行っ

た。 
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Ｃ．研究結果 

(1) Web会議にて認定基準改定委員会を開

催し、改定すべき点について議論を進めて

いる。 

(2) 国内の専門施設や大学病院などに広

く呼びかけ、令和 5 年 11 月 18 日現在、21

施設で 209 例の登録が行われている。来年

度中に施設を 30 施設まで拡大し、300 例の

登録を行う予定である。 

(3) イデベノンの医師主導治験を行うた

めの企業資金提供を受けることが内定した。

PMDA との面談を近日中に行う予定である。 

また、海外企業による LHON の遺伝子治療

に関しても、企業と相談を行っている。 

 

Ｄ．考察 

2017 年に作成された LHON の認定基準を改

定することで、現在の診療基準に則した適

正な診断および治療のガイドラインとなる

と考えられる。また、患者レジストリを活用

して、日本における LHON の臨床像の研究に

役立つのみならず今後の臨床試験や治験に

有用となる可能性がある 

 

E．結論 

現時点で治療法がない希少な難病である

難治性視神経症（特に LHON）に対して適切

に診療ガイドラインを改定し、患者レジス

トリを構築しておくことは将来の治療に向

けて重要である。 

 

Ｆ．健康危険情報 : なし
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 2.  学会発表 なし 
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 1. 特許取得 なし 

 2. 実用新案登録 なし 

 3.その他 なし 


