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研究要旨 

網膜脈絡膜・視神経萎縮症は、眼科で最も難病患者が多い領域である。これまで我々は、各

疾患あるいはプロジェクト毎にグループを作り、それぞれのグループの目的と進捗状況に

沿って調査研究を確実に遂行してきた。特に今回は、3 つの新たな試みを推進することを目

的とする。(1) 杆体一色覚と自己免疫網膜症という新たな難病候補疾患に対し、診断ガイド

ライン、患者数調査、レジストリ構築を順に進め、指定難病申請までのロードマップを策定

した。(2) 2023 年度に眼科領域で初めて保険収載された遺伝学的検査と遺伝子治療に対し

て、これを専門に扱う新たなグループ 11「ゲノム診断・治療グループ: G11」を創設し、こ

れらを適切かつ円滑に運用するためのガイドライン、適正使用指針を作成し、日本での検査

施設、治療施設などの選定や実施体制を構築し、学会の HP に公開した。(3)11 のグループ

それぞれが関連学会や関連研究班（AMED など）との連携を進めるとともに、医療従事者、

国民、患者やその家族へ疾患情報の提供を積極的に行った。 
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Ａ．研究目的 

「網膜脈絡膜・視神経萎縮症」は眼科で最

も難病患者が多い領域である。これまで

我々は、各疾患あるいはプロジェクト毎に

グループを作り、それぞれのグループの目

的と進捗状況に沿って調査研究を少しずつ

推進してきた。特に今回は、以下の 3 つの

新たな試みを推進することを目的とする 

(1) 杆体一色覚と自己免疫網膜症という

新たな難病候補疾患に対し、診断ガイドラ

イン、患者数調査、レジストリ構築を順に進

め、難病に相当すると判断された場合には

指定難病に申請を行う。 

(2) 2023 年度に眼科領域で初めて保険収

載された遺伝学的検査と遺伝子治療に対し

て、これを専門に扱う新たなグループ 11「ゲ

ノム診断・治療グループ: G11」を創設し、

これらを適切かつ円滑に運用するためのガ

イドライン、適正使用指針を作成し、日本で

の検査施設、治療施設などの選定や実施体

制を構築し、学会の HP に公開する。 

(3)関連学会や関連研究班（AMED など）と

の連携を推進し、医療従事者、国民、患者や

その家族への疾患情報の提供を推進する。

これらにより、「網膜脈絡膜・視神経萎縮症」

の難病患者に対する医療の質向上に役立て

る。 

 

Ｂ．研究方法 

研究方法については、G1-G11 のグループ毎

に異なるため、それぞれの分担研究報告書

内の研究方法に記載してある 

 

（倫理面への配慮） 

今回の調査研究に関しては、患者の個人

情報は含まれなかった。しかし倫理面には

十分配慮して行った。 

 

Ｃ．研究結果 

研究結果の概要： 

(1) 新たに創設された杆体一色覚（G7）お

よび自己免疫網膜症（G10）では、ともに各

疾患の専門家集団により話し合いが開始さ

れ、日本における診療実態調査を行った後

で診療ガイドライン作成に進み、患者数調

査を行い、指定難病に該当すればその申請

を行うという 3 年間のロードマップが作成

された。特に本年度では G7と G10 の疾患を

多く扱う施設による実態調査が主であった。 

(2) 2003 年度に眼科領域で初めて保険収

載された遺伝学的検査と遺伝子治療に関す

るガイドイドライン、適正使用指針作成お

よび運用体制構築（G11）は、本年度に我々

の研究班が最も注力したプロジェクトであ

る。G11 の報告書にあるように、以下の a〜

f のような実りある成果を得た。(a)「遺伝

性網膜ジストロフィにおける遺伝学的検査

のガイドライン」を作成した。(b)「遺伝性

網膜ジストロフィの原因となりうる主な遺

伝⼦」82 遺伝子リストを作成した。(c) 遺

伝学的検査に対する運用指針を作成し、検

査が実施できる 12 施設を選定した。(d)「日

本における遺伝性網膜ジストロフィのバリ

アント解釈基準」を作成し、英文誌に投稿し

た。(e) 承認された遺伝子治療薬に対して、

適正使用指針を作成した。(f) 遺伝子治療

の第 1 次投与施設を選定し、この治療にお

ける留意事項についても公開した。 
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(3) 我々の 11 の調査研究グループの全て

において、日本眼科学会やその下部の分科

学会、AMEDと横断的な協力体制を推進した。

例えば G10 の自己免疫網膜症においては、

AMED（「自己免疫網膜症を対象とした多施設

共同研究による診断・治療エビデンスの創

出」との共同研究が開始された。また G2 の

網膜色素変性および G3 の黄斑ジストロフ

ィでは、難病プラットフォームのレジスト

リシステムを利活用しており、これによる

情報収集の効率化や情報へのアクセス向上、

共同研究や臨床試験促進等につながること

が期待された。また、今年度は特に全グルー

プに呼びかけて、医療従事者、国民、患者や

その家族への疾患情報の提供を推進するよ

う心がけた。例えば難病患者が最も多い G2 

網膜色素変性においては、厚生労働省によ

る難病ホームページをわかりやすく、また

最新の情報を追記して修正した。さらに患

者会である JRPS の全国大会に班長の近藤

が自ら参加し、研網膜色素変性の治療に向

けた日本および世界の研究動向について患

者および家族に説明を行った。今後は同様

の活動を他のグループにも広げていく予定

である。 

 

（各グループの結果のまとめ） 

1. グループ 1（G1）：萎縮型加齢黄斑変性: 

日本人における臨床的特徴およびその進行

速度を明らかにし、アジア人集団として初

めて他施設共同研究の成果を英文雑誌に発

表した。 

2. 網膜色素変性症 (G2)：レジストリ数が

5000 例を超え、順調に登録が進んでいる。

このデータを基に、日本における IRD の遺

伝子バリアントの特徴を明らかにすること

ができた。さらに難病ホームページの改訂

を行い、患者会で患者やその家族に疾患の

情報提供を行った。 

3. 黄斑ジストロフィ (G3)：本年度に難プ

ラシステムでレジストリ集積を開始した。

また日本における本症の患者数解析結果を

英文誌に投稿し、代表的なスタルガルト病

の多施設調査の成果を英文誌に発表した。

さらに難病ホームページの大幅な改変を行

い、利便性を向上させた。 

4. 近視性網膜脈絡膜萎縮 (G4)：病的近視

の黄斑部新生血管（MNV）についてのわかり

やすいガイドラインを作成した。また、近視

学会や眼科医会と連携して、疾患啓発活動

を推進した。 

5. 家族性滲出性硝子体網膜症 (G5)：日本

人における遺伝子型と臨床像をまとめて英

文誌に発表した。特に Norrin/β-catenin

遺伝子に病原バリアントを有する患者の特

徴をまとめた。 

6. 黄斑部毛細血管拡張症 2 型 (G6)：作成

したガイドラインを基に、特に患者数が多

かった 15 施設を対象に、詳細な臨床症状や

所見内容を含んだ第 2 次疫学調査を現在進

めている。 

7. 杆体一色覚 (G7)：今年度から立ち上げ

たグループである。新たな難病候補疾患で

あり、患者が多い施設を中心に実態調査が

進んでおり、その結果を英文誌に報告した。 

8. 視覚身体障害者認定の実態疫学調査 

(G8)：今年度は特に新規視覚障害認定の都

道府県別の状況を調査した。全国の 16,504

人の認定者が解析され、認定者割合と高齢

化率には正の関連が認められた。2018 年 7

月に施行された視覚障害認定基準の改正が

影響したとことがわかった。  
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9. 難治性視神経症 (G9)：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、LHON の患者レジストリ合計

300名を目標に登録を継続している。また、

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。 

10. 自己免疫網膜症 (G10)：今年度より新

たに立ち上げられた難病候補疾患である。

疾患概念が国際的にも定まっておらず、ま

ず専門家集団による会議と日本の実態調査

を開始する。 

11. ゲノム診断・治療 (G11)：本年度は本

グループの活躍が著しかった。2023 年 8 月

に眼科で初めて遺伝学的検査（PrismGuideTM）

と遺伝子治療（ルクスターナ）が承認された

が、それを適切に運用するためにガイドラ

イン、適正使用指針を作成し、日本での検査

施設、治療施設などの実施体制を構築して

学会の HP に公開した。詳細は分担報告書に

記載した。 

 

Ｄ．考察 

1) 診療ガイドライン・診断基準・重症度

作成による難病の診断技術の向上 

G7 と G10 では新たに診療ガイドライン・

診断基準・重症度 作成を進める。これによ

り、これまで診断が困難であった希少難病

候補に対する診断の質の向上が期待される。 

2) 全国調査による患者数推定 

G8 で行われる全国視覚障害者調査では、

日本における最新の視覚障害者数と原因疾

患 が明らかにされ、この成果は医療政策に

広く活用されるとともに国民への 疾病 予

防や啓発に も 役立つ。また、G6,G7,G10 の

疾患では全国の患者数や重症者数も推定さ

れ、新たな指定難病候補の評価に役立つと

考えられた。 

3) 患者データベースの構築と、他の研究

班との横断的連携、および新規治療法開発 

G1,G2,G3,G9 の疾患では患者のデータベー

ス構築が進められた。これにより、日本にお

ける疾患の臨床的特徴が明らかにされると

ともに、原因遺伝子と臨床像の関連が判明

する。難病プラットフォームや AMED とのデ

ータベースと横断的な連携が進み、国内企

業との共同研究 や治験が推進され、希少難

病に対する日本発の新規治療の開発が期待

される。 

4) 調査結果を公表し、医療従事者、患者、

および国民に対する啓発  

G1 G11 の 全体を通じて得られた難病の病

態、疫学、遺伝情報、予防、新たな治療法候

補を論文、学会、市民公開講座、難病 HP な

どを通じて 国民に広く啓発する効果が期

待できる。 

2023 年に日本で初めて眼科における遺伝

学的検査および遺伝子治療が承認され、保

険収載された。我々はこの検査および治療

が日本において円滑に運用されるように、

本研究班メンバーが中心となって会議を繰

り返し、適切なガイドラインや手引きを作

成し、その運用体制の構築を行うことがで

きた 

 

E．結論 

本年度に我々は 11 のグループそれぞれに

おいて網膜脈絡膜・視神経萎縮症に関する

調査研究の当初の計画をほぼ達成すること

ができた。特に着目すべき成果は、2023 年

に日本で初めて眼科で保険収載された遺伝

学的検査および遺伝子治療に対して、本研
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究班メンバーが中心となり短期間でガイド

ラインや手引きを作成し、その円滑な運用

体制の構築を行うことができた点であると

考える。 

 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし
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Ikeda Y, Kondo M, Tsunoda K, Hotta Y, Nakano T. Genetic and Clinical Features 

of ABCA4-Associated Retinopathy in a Japanese Nationwide Cohort. Am J 

Ophthalmol. 16;264:36-43,2024. 
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catenin signaling genes.(Publish Ahead). 
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1) Kondo M. 30 years of my ERG research. Korean Society for Clinical 

Electrophysiology of Vision. Seoul, Korea. Oct 15, 2023 （Invited Lecture）. 

2) Kondo M. Diagnostic usefulness of ERG in inherited retinal diseases. Retinal 

Degeneration Meeting. Seoul, Korea. Oct 16, 2023 （Invited Lecture）. 

3) Kondo M. Usefulness of small, hand-held ERG devise in diagnosis of retinal 

diseases. Taiwan Macula Society. Taipei, Taiwan, Jan 14, 2024 （Invited 
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