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【研究要旨】 

本研究は希少難治性前眼部疾患として前眼部形成異常、無虹彩症、膠状滴状角膜ジスト

ロフィ、眼類天疱瘡、特発性周辺部角膜潰瘍、フックス角膜内皮ジストロフィの 6疾患を

対象にエビデンスに基づいた診療ガイドラインを作成し、国内における診療の均てん化を

図ることを目的としている。今年度は令和 3年度に日本眼科学会雑誌に掲載された前眼部

形成異常の診療ガイドラインをより活用してもらうよう、英語版を作成した。フックス角

膜内皮ジストロフィについては難病プラットフォームレジストリに対象患者のデータ入

力を行い、日本人における本疾患の特徴について解析を行った。 
 
 

Ａ．研究目的 

前眼部形成異常は小児期より著しい視力

低下を来すため、患者の QOL （Quality 

of life）、QOV （Quality of Vision）を

向上させる観点から早急な対策が必要な疾

患であると言える。このような現状を鑑

み、本研究の対象疾患である前眼部形成異

常について Minds（Medical Information 

Distribution Service）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

作成した。当該ガイドラインは令和 3年度

に日本眼科学会雑誌に掲載され、日本眼科

学会ホームページおよび Minds ガイドライ

ンライブラリで公開されている。令和 4年

度にはガイドラインの普及状況についてア

ンケート調査を行い、概ねガイドラインが

活用されていることを確認した。今後は本

研究の成果をより広く認知されるために英

文化が望まれる。 

フックス角膜内皮ジストロフィは欧米で

の水疱性角膜症の主たる原疾患とされてい

るが、国内での有病率は高くないと考えら

れていた。しかしながら近年の研究では、

国内の有病率は従来よりも高いことが予想
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されている。故に日本人におけるフックス

角膜内皮ジストロフィの実態及び特徴を解

析することが急務である。 

 

Ｂ．研究方法 

前眼部形成異常の診療ガイドラインの英文

校正を翻訳事務所に依頼し、同時に各クリ

ニカルクエスチョン担当者による確認およ

び修正を行った。また令和 4年度に実施し

た診療ガイドラインの使用状況実態調査結

果について学会発表を行い、論文を学会誌

に投稿した。 

フックス角膜内皮ジストロフィについて

は、難病プラットフォームレジストリに宮

田眼科病院を受診している対象患者 41例

のデータ入力を行った. 

（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

得を徹底した。 

 

Ｃ．研究結果 

前眼部形成異常について、診療ガイドラ

インの英語版を作成し Japanese Journal 

of Ophthalmology誌へ投稿すべく準備を

行った。また使用状況実態調査では 2022

年 8月～10月に日本眼科学会専門医制度

認定研修施設に調査票を郵送し回答を集計

し、965施設中 195施設から回答を得た

(20.2%)。結果ではガイドラインの認知度

は 64.1％、診療においてガイドラインを

参考にしているかについては 71.8％であ

り、ガイドラインの認知度に課題があると

考えられたが概ね活用されていると考えら

れ、その旨を学会で発表し論文化した。 

 フックス角膜内皮ジストロフィについ

ては、難病プラットフォームレジストリに

登録した 512症例について日本人患者の特

徴についての解析を行った。その結果、男

女比は 3:7、家族歴は 8.7％に認められ、

角膜移植既往は 216眼（21.1％）に認め

た。 

 

Ｄ．考察 

前眼部形成異常においては重度の視覚障

害を伴う例や緑内障併発例など長期にわた

る医学的管理を要する例への配慮が必要で

あり、疾患の特性と医学的管理について医

師、患者ならびに広く国民に普及・啓発活

動を行うことが求められる。令和 5年度

は、昨年度に行った前眼部形成異常の診療

ガイドラインの普及状況について調査結果

を論文化した。その結果ガイドラインは概

ね活用されているものの、認知度に課題が

あることが明らかとなった。前眼部形成異

常は世界的にも希少な疾患であることか

ら、策定した診療ガイドラインを英文化し

海外に向けて発信していくことは重要と考

えられる。 

フックス角膜内皮ジストロフィは国内で

は比較的まれな疾患とされており、2007

年の角膜移植についての全国調査では、水

疱性角膜症に対する角膜移植の原疾患のう

ちフックス角膜内皮ジストロフィが占める

割合は 1.9％と報告されている。しかしな

がら近年の研究でその症例数は従来よりも

多いと考えられるようになり、2021年に

行われた全国角膜移植調査においては約

11％を占めている。本研究では対象患者の

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

皮ジストロフィ患者の特徴を把握すること

ができた。今後は AMED研究班と連携し、
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患者の同意を得た上で採血や前房水などの

検体採取を行い日本人のフックス角膜内皮

ジストロフィ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てい

る。 

 

Ｅ．結論 

令和 5年度には、前眼部形成異常の診療

ガイドラインのより広い普及を目指し英語

版を作成した。またフックス角膜内皮ジス

トロフィについてはレジストリ登録を進め

日本人患者における特徴についての全体像

の把握および解析を行った。 
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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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