
 

 

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

 

 

「日本人フックス角膜内皮ジストロフィー患者の特徴」 

 

研究分担者  大家 義則  大阪大学 脳神経感覚器外科学(眼科学)  助教 

研究代表者  西田 幸二  大阪大学 脳神経感覚器外科学(眼科学)  教授 

研究協力者  川崎 良  大阪大学 視覚情報制御学寄附講座  寄附講座教授 

研究協力者  高 静花  大阪大学 視覚先端医学寄附講座  寄附講座准教授 

研究協力者  松下 賢治  大阪大学 脳神経感覚器外科学(眼科学)  准教授 

研究協力者  相馬 剛至  大阪大学 脳神経感覚器外科学(眼科学)  助教 

研究協力者  前野 紗代  大阪大学 脳神経感覚器外科学(眼科学)  大学院生 

研究協力者  阿曽沼 早苗  大阪大学 医学部附属病院(眼科)  視能訓練士 

 

【研究要旨】 

フックス角膜内皮ジストロフィーは、角膜内皮が障害され、角膜浮腫による混濁が進

行することで重篤な視力低下をきたす疾患である。現時点では角膜移植以外に根治療法

は存在しない。常染色体顕性遺伝性疾患といわれているが、家族歴のはっきりしない症

例も多く、中年以降の女性に多いという特徴を持つ。今年度は難病プラットフォームレ

ジストリに登録された 512 症例のデータを集計し、日本人患者の特徴についての解析を

行った。 

  

Ａ．研究目的 

本邦におけるフックス角膜内皮ジストロ

フィー患者の実態把握および診療ガイドラ

イン作成のためのエビデンス創出を目的と

して、研究班各施設に通院中あるいは過去

に通院していた患者についてレジストリ登

録を実施し解析を行う。 

 

Ｂ．研究方法 

AMEDの難治性疾患実用化研究「フック

ス角膜内皮ジストロフィーの診療エビデン

ス創出のための研究」研究班と連携して難

病プラットフォームレジストリを構築し、

診断基準に合致する患者について症例登録

を実施した。主な登録項目は下記の通りで

ある。 

1. 基本情報（年齢、性別、身長、体重、

家族歴、診断時期等） 

2. 既往歴（血圧、糖尿病、喫煙歴、コン

タクトレンズ装用、白内障、緑内障

等） 

3. 除外診断（角膜および虹彩炎の有無、

手術歴等） 

4. 自覚症状（視力低下の自覚、光のぎら

つきや羞明、眼痛等） 

5. 投薬歴、手術歴（点眼薬名、手術の内

容、角膜移植後の合併症の有無等） 

6. 眼科検査結果（矯正視力、コントラス

ト感度、眼圧、重症度グレード、前眼

部写真、内皮スペキュラ、前眼部光干
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渉断層計等） 

7. 遺伝子検査結果 

8. 生体試料情報 

今年度は難病プラットフォームレジスト

リに登録された 512症例のデータを集計

し、日本人患者の特徴についての解析を行

った。 

（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 

512例について解析を行った結果、男女

比は 3:7、家族歴は 8.7％に認められた。

平均年齢は男性 67.3±13.0 歳、女性 70.2

±11.3歳、平均 BMIは男性 23.8±6.1、女

性 22.6±3.4であった。屋外労働歴は

2.9%、コンタクトレンズ装用歴は 8.9%、

喫煙歴は 14.1%、糖尿病は 12.8％、高血圧

は 33.8％、緑内障は 15.4％に認めた。水

晶体眼が 63.4％、偽水晶体眼は 36.6％で

あった。自覚書状として、視力低下の自覚

は 64.1%に、羞明は 39.8%に、夜に比べて

朝の視力低下は 18.9％に、眼痛は 4.7％に

認めた。平均 logMAR換算視力は 0.30±

0.47、平均中心角膜厚は 601.8±83.9um、

角膜移植既往は 216眼（21.1％）に認め

た。 

 

Ｄ．考察 

レジストリ登録を行うことにより我が国

の角膜専門施設に通院中のフックス角膜内

皮ジストロフィー患者の特徴を把握するこ

とができた。今後は重症度別の比較や、正

常日本人コホートおよび欧米人フックス角

膜内皮ジストロフィー患者との比較によ

り、日本人フックス角膜内皮ジストロフィ

ー患者の特徴や危険因子について更なる解

析をしていきたいと考える。 

 

Ｅ．結論 

難病プラットフォームレジストリに登録

された 512症例のデータを集計し、日本人

患者の特徴についての解析を行った。 
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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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