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【研究要旨】 

前眼部形成異常およびフックス角膜内皮ジストロフィーをはじめとする希少難治性前

眼部疾患は、極めて重篤な視力障害をきたす一方で、原因や病態が明らかでなく、確立さ

れた治療法が無いことから、早急な対策が必要な疾患である。これら希少難治性前眼部疾

患の診療ガイドライン作成と国内における診療の均てん化、希少難治性前眼部疾患の医

療水準の向上、予後改善を目指す。 
 
 

Ａ．研究目的 

本研究班では、難治性角膜疾患５疾患に

ついて、Minds に準拠した方法でエビデン

スに基づいた診療ガイドラインを作成し、

これらを医師、患者ならびに広く国民に普

及・啓発活動を行うことで国内における診

療の均てん化を図ることを目的とする。さ

らに、難病プラットフォームデータベース

登録などを通じて、難病研究の促進に貢献

する。 

 

Ｂ．研究方法 

前眼部形成異常の診療ガイドラインおよ

び無虹彩症の診療ガイドラインについて、

普及・啓発活動を実施する。日本眼科学会

雑誌への掲載および日本眼科学会 HP での

公開を行い、次いで Minds に対してガイド

ラインの評価および Minds ガイドラインラ

イブラリへの掲載依頼を行う。また海外へ

向けて発信するため、英語版を作成する。

今年度は、上記ガイドラインについて、使

用状況実態調査を目的として、日本眼科学

会専門医制度認定研修施設へのアンケート

調査を実施し、ガイドラインの普及率およ

び使用実態の調査を行うとともに、改定に

向けた検討を行う。 

膠様滴状角膜ジストロフィーについては、

採用文献について定性的システマティック

レビューを実施し、システマティックレビ

ュー結果および Future Research Question

をレポートとしてまとめ、確認、修正を行

った。SRレポートをもとに推奨および解説

文草案を作成し、班会議にて最終化した。 

眼類天疱瘡については、患者眼組織につ

いて免疫学的検査を実施することとし、血

清診断の有効性検証プロトコルを作成した。

全国実態調査についてアンケート票案を作

成し、班会議にて検討を行った。 

フックス角膜内皮ジストロフィー（FECD）

については、難病プラットフォームレジス

トリの追加構築を行い登録を実施した。ま

た FECD 患者およびコントロール群に対し
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て視機能検査およびアンケート調査を行い、

視機能変化および遮光眼鏡の装用効果につ

いて解析した。 

（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で

行うこととする。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

徹底する。 

 

Ｃ．研究結果 

これまで、日本眼科学会専門医制度認定

研修施設 965施設に対して前眼部形成異常

の診療ガイドラインの使用実態調査を行

い、195施設（20％）から得られた回答を

解析したところ、該当疾患の希少性から本

診療ガイドラインは認知度に課題があると

考えられた一方で、前眼部形成異常の認知

度の向上や診療の標準化、教育の向上、ア

ウトカムの向上等に活用されていた。CQ

の数や推奨の分かりやすさ、解説の内容等

で高評価であった無虹彩症の診療ガイドラ

インについては、無虹彩症についてのさら

なる認知度の改善のために英語版の作製を

行った。膠様滴状角膜ジストロフィーの診

療ガイドライン草案について、外部評価や

パブリックコメントを実施してさらに精度

を高めた。特発性周辺部角膜潰瘍につい

て、診断基準改定のための検討を行った。

眼類天疱瘡については、眼科と皮膚科との

整合性を取るため自己抗体の陽性を証明す

る必要がある。眼科での生検実施には課題

があり、自己抗体の陽性率は低いと報告さ

れている。希少疾患であり情報収集は容易

ではないが、88 例の症例を対象とした二

次調査を行い臨床像の実態を把握した。フ

ックス角膜内皮ジストロフィーについて

は、レジストリ登録された症例について追

加解析を行い、日本人患者の特徴について

知見が得られた。 

 

Ｄ．考察 

前眼部形成異常の診療ガイドラインおよ

び無虹彩症の診療ガイドラインについて、

前年度施行されたアンケート調査における

普及率および使用実態の解析により継続し

てガイドラインの活用を促進する要因や阻

害する要因等についても検討を行うことが

できた。英語版ガイドラインを作成し、利

用を通じた疾患の実態の医師への周知につ

ながることが期待された。膠様滴状角膜ジ

ストロフィーのガイドラインは外部意見を

取り入れさらに推敲を重ねている。フック

ス角膜内皮ジストロフィーなど他の対象疾

患の解析についても進展がみられ、疾患の

予後予測や療養生活改善などへ繋がってい

くことが期待された。 

 

Ｅ．結論 

今年度は、前眼部形成異常および無虹彩

症の診療ガイドラインについて、前年度の

使用状況実態調査の結果をもとに、普及・

啓発活動を継続して行った。膠様滴状角膜

ジストロフィーの診療ガイドラインについ

ては、解説草案に対する外部意見の確認と

検討を行っている。フックス角膜内皮ジス

トロフィーについては構築された患者レジ

ストリを用いて、登録患者の解析を行って

おり、視機能評価に関する新たな知見を得

るなど着実に成果が上がっており、広く発

信していくことが期待される。 

 

Ｆ．研究発表 
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1. Shimizu E, Ishikawa T, Tanji M, 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得 

該当なし 

2. 実用新案登録 

該当なし 

3. その他 

該当なし 
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