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【研究要旨】 

前眼部形成異常は小児の視覚障害の原因として重要であり、緑内障などの晩期合併症

も少なくない。平成 29年度に本疾患は指定難病となり、本研究班ではその診断基準や重

症度分類、診療ガイドラインを作成、公表してきた。前眼部形成異常においては長期にわ

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、患者ならびに国民に広く普及・啓発活動を行うことが求められる。本年度は、前眼部

形成異常の診療ガイドラインの普及状況、使用状況の実態調査の結果をまとめ、学術誌に

掲載した。また診療ガイドラインの英訳版を作成し、学会発表および論文投稿に向けた準

備を整えた。 

診療ガイドラインを用いた啓発活動によって、希少難治性角膜疾患である前眼部形成

異常の診療の均てん化の推進、医療の質向上が期待できると考えられた。 
 
 

Ａ．研究目的 

前眼部形成異常は、眼先天異常のうち主

な異常所見が前眼部に限局しているもので

あり、後部胎生環、Axenfeld-Rieger症候

群、後部円錐角膜、Peters 異常、強膜化

角膜、前眼部ぶどう腫の総称である。平成

21 年度に行った先天性角膜混濁の全国的

症例登録調査において、前眼部形成異常は

出生 8,000-9,000人に 1人と推定される稀

少疾患であること、先天性角膜混濁の原因

疾患として主要なものであり、特に両眼性

の症例では前眼部形成異常の割合が 80％

を占めることを報告した。また、前眼部形

成異常の視力予後は 0.1未満が 6割以上、

0.01 未満が 4割以上と不良例が多く、小

児の視覚障害の原因として重要な位置を占

める難病であることが示されている。 

前眼部形成異常は平成 29年 4月に指定

難病となり、診断基準・重症度分類が定め

られ、本研究班において診療ガイドライン

を作成した。診療ガイドラインは Minds 

(Medical Information Network 

Distribution Service）に準拠した方法で

エビデンスに基づいて作成したものであ

り、希少難治性角膜疾患の医療水準と患者

アウトカムの向上に寄与することを目的と

したものである。令和 3年度に日本眼科学

会雑誌に出版し、日本眼科学会のホームペ

ージ、Mindsガイドラインライブラリでも

公開している。 
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Minds活用促進部会では、診療ガイドラ

インの公表後に、普及と医療の質向上の評

価を行い、今後の診療ガイドラインの改訂

を行うことが提言されている。診療ガイド

ラインの普及、活用を促すために、本研究

班では令和 4年度に前眼部形成異常の診療

ガイドラインの普及状況に関する実態調査

を行った。本年度は調査結果を論文として

まとめ、出版した。 

 

Ｂ．研究方法 

前眼部形成異常の診療ガイドラインの実

態調査は、令和 4年 8月-10 月に日本眼科

学会専門医制度認定研修施設施設(965 施

設)の眼科に調査票を郵送し、郵送もしく

は ウェブで回答を依頼した。調査票は A4

用紙 2枚で、質問は全部で 11問、質問 1

は回答者の情報、質問 2、3は前眼部形成

異常の診療実態、質問 4-11 はガイドライ

ンの使用状況に関連したものである。 

また前眼部形成異常の診療ガイドライン

について翻訳事務所へ英文校正を依頼し、

各クリニカルクエスチョン(CQ)担当者によ

る確認および修正を行った。作成した英訳

版について、論文投稿および学会発表に向

けた準備を整えた。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究はヘルシンキ宣言の倫理基準に則

して行い、厚生労働省、文部科学省による

「人を対象とする生命科学・医学系研究に

関する倫理指針」に従って実施した。また

大阪大学医学部附属病院の倫理審査委員会

(承認番号 14124‒18)、杏林大学医学部の

倫理委員会(承認番号 561‒03)の承認を得

て実施した。 

 

 

Ｃ．研究結果 

日本眼科学会専門医制度認定研修施設

(965施設)のうち、195施設(20.2%)から回

答を得た。前眼部形成異常患者の年間の診

療症例数は 0例が 57.9%、1例以上 5例未

満が 31.3%、5例以上が 9.7%で、年間の指

定難病申請を行った症例数は 0例が

88.7%、1例以上が 8.7%で あった。 

診療ガイドラインの認知度については、

知っているが 64.1%、診療において参考に

しているが 71.8%であった。ガイドライン

に準じた診療を行っているのは 69.2%で、

準じていないと回答したのは 23.1%であっ

た。ガイドラインの使用目的は 施設内の

治療の標準化が 81.2%であった。ガイドラ

インの評価として、クリニカルクエスチョ

ン(CQ)の数は適当が 77.9%、CQが臨床現場

に即しているが 75.8%、推奨は分かりやす

いが 81.1%、解説の内容は役に立つが

89.6%、本邦の現状を加味しているが

65.4%であった。ガイドラインの有用性に

ついては診療の標準化が 84.7%、ASD 認知

度の向上が 61.2%であった。 

以上の結果を論文としてまとめ、前眼部

形成異常の診療ガイドラインの使用状況調

査（日眼会誌 128:14-20、2024）として公

表した。 

 

Ｄ．考察 

前眼部形成異常の診療ガイドラインは日

本角膜学会と日本小児眼科学会、日本緑内

障学会の審査を受け、その後に若干の修正

と校正作業を行ってから診療ガイドライン

の最終稿とし、令和 3年 1月に日本眼科学

会において承認、令和 3年 6 月 10日に日

本眼科学会雑誌に掲載され、日本眼科学会

ホームページ上で公表された。また、

Minds専門部会による審議を受けて、
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Minds ガイドラインライブラリで公開され

ている。Minds 活用促進部会ではガイドラ

イン の普及と医療の質向上の評価を行

い、次の改訂へとつなげることが推奨され

ている。前眼部形成異常のガイドラインを

公開してから約 1年が経過した時点で、医

療の質向上の評価を目的としてガイドライ

ンの普及状況を調査した。 

ガイドラインの使用状況に関連した項目

については、ガイドラインを知っていると

回答したのは全体では 64.1%で、都道府県

別では回答のあった 41都道府県中 39都道

府県から少なくとも 1施設以上が知ってい

るという結果が得られ、全国的に認知度に

大きな偏りはないと考えられた。また、症

例を有する施設の 77.5%がガイドラインを

認知しており、症例を有さない施設の認知

度(54.5%)と比較して高く、ガイドライン

の認知度は症例を有する施設のほうが高い

ことが確認された。今回の調査を機にガイ

ドラインの存在が認識され、活用されるこ

とが望まれる。ガイドラインの参照程度に

ついては、全体では 54.1%、症例を有する

施設では 71.8%で参考にしているとの回答

が得られ、やはり症例を有する施設のほう

が高かった。 

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があり、疾患の特

性と医学的管理について、医師、患者なら

びに国民に広く啓発活動を行うことが求め

られる。また、前眼部形成異常のガイドラ

インが最善と考えられる診療方法の選択

や、患者のアウトカム向上に寄与するため

には、その妥当性や有用性に関して今後も

検証を進める必要があると考えられた。 

今回、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、医療機関を対象と

して使用状況に関する実態調査を行った。

前眼部形成異常は希少疾患であるため症例

を有する施設が少なく、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

用されていた。ガイドラインを用いた啓発

活動によって、希少難治性角膜疾患である

前眼部形成異常の診療の均てん化の推進、

医療の質向上が期待できると考えられた。

今後は患者や国民への啓発活動を進めて、

疾患の認知度や理解度を向上させていくこ

とも進めていきたい。 

 

Ｅ．結論 

前眼部形成異常の診療ガイドラインの普

及状況の実態についての調査結果を学術誌

に掲載した。診療ガイドラインを用いた啓

発活動によって、希少難治性角膜疾患であ

る前眼部形成異常の診療の均てん化の推

進、医療の質向上が期待できると考えられ

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 

 

25




