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【研究要旨】 

本研究で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、膠様滴状角膜ジ

ストロフィー、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ーの

6疾患を対象に学会主導により Minds準拠の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。さらに対象疾患における QOV 実態調査等を行

い、患者の療養生活環境改善への提案に資することとする。本研究で収集した臨床情報等

は全て研究班レジストリへ登録すると共に難病プラットフォームデータベースへ登録を

行い、国内外の難病研究班と情報共有する事により難病研究の促進に貢献する。 

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普及・啓発活

動を行った。また膠様滴状角膜ジストロフィーについては Minds準拠の診療ガイドライ

ン草案を作成し、外部評価をもとに検討を加えた。眼類天疱瘡については臨床像や治療

内容について実態調査を行った。特発性周辺部角膜潰瘍については以前の研究班で作成

した診断基準および重症度分類について改訂案を作成し、研究班内で検討を行った。フ

ックス角膜内皮ジストロフィーについては AMED研究班と連携して、収集した症例をもと

に日本人患者の特徴についての解析を行った。 
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Ａ．研究目的 

本研究が対象とする前眼部形成異常、無

虹彩症、膠様滴状角膜ジストロフィー、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ーは、いずれも希

少な疾患で、原因ないし病態が明らかでな

く、効果的な治療方法がいまだ確立してお

らず、また著しい視力低下を来すため早急

な対策が必要な疾患であると言える。 

我々は日本眼科学会主導のもと、関連学

会と連携して、これまでに希少難治性前眼

部疾患の診断基準および重症度分類を策定

して来た。本研究ではこれらをより質の高

いものに改定するとともに、Minds に準拠

した方法でエビデンスに基づく診療ガイド

ラインを策定し、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。さらに患者の視覚の質の実態調査

を行い、療養生活環境改善への提案に資す

る。 

また AMED の公的データベースである難

病プラットフォームへ症例登録を行い、国

内外の難病研究班と情報共有する事により

新しい治療の開発等、希少難治性疾患の克

服へ貢献したいと考える。これらにより希

少難治性前眼部疾患の医療水準の向上、予

後改善が期待でき、最終的には医療費や社

会福祉資源の節約に大きく寄与することが

期待される。 

Ｂ．研究方法 

前眼部形成異常および無虹彩症について

は、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 CQ,BQ 担当者によ

る確認および修正を行った。その際、ガイ

ドライン全編にわたり出来る限り語句を統

一するよう心がけた。また作成した英訳版

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。昨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

ても学会発表を行い、論文を学会誌に投稿

した。 

膠様滴状角膜ジストロフィーについては、

診療ガイドライン草案を作成し、外部評価

を実施して検討を加えた。 

眼類天疱瘡については皮膚科難病研究班

との連携により、既に指定難病となってい

る類天疱瘡の診断基準に含まれるよう調整

を行っている。眼類天疱瘡を類天疱瘡に含

めるためには免疫学的検査が必須であり、

前段階として 88 例 176 眼について臨床像

および治療内容の調査を実施した。 

特発性周辺部角膜潰瘍については、以前

の難病研究班にて作成した診断基準につい

て、改訂のための検討を行った。 

フックス角膜内皮ジストロフィーについ

ては、AMED 研究班と連携して全国 11 施設

から 512 症例を収集し、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

行った。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 

前眼部形成異常および無虹彩症について

は、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。また昨年度に実

施した診療ガイドラインの使用状況実態調

査結果を日本眼科学会にて発表し、前眼部

形成異常については論文が日眼会誌に掲載
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された。無虹彩症についても論文を日眼会

誌に投稿し受理された。 

膠様滴状角膜ジストロフィーについては、

診療ガイドライン草案を作成し外部評価を

行った。外部評価にて寄せられた意見に対

して研究班内にてディスカッションを行い、

現在修正を行っているところである。 

眼類天疱瘡については、京都府立医科大

学にて 2001 年 6 月から 2018 年 9 月の間に

角膜外来を受診し Foster 分類のⅡ期～Ⅳ

期の眼類天疱瘡として加療を行った 88 例

176 眼について年齢、視力、診断法をレトロ

スペクティブに検討した。その結果、眼の

粘膜病変のみの症例は 69％であり、直接法

による免疫学的検査（生検部位は眼以外の

皮膚・口腔）あるいは間接法による免疫学

的検査ともに自己抗体検出率は低かった。 

特発性周辺部角膜潰瘍については、平成

22～24年度に 5大学からなる研究班におい

て作成した診断基準案について、研究班内

にてディスカッションを行い、現在改訂中

である。 

フックス角膜内皮ジストロフィーについ

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 

前眼部形成異常および無虹彩症は世界的

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国内のみならず海外に

向けて発信していくことは非常に重要と考

えられる。そこで英語版を作成し、国際学

会での発表および論文投稿のための準備を

行った。また昨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を日本眼科

学会にて発表し、日本眼科学会雑誌に論文

投稿してアクセプトされた。学会発表およ

び学会誌掲載により、診療ガイドラインの

存在が広く眼科医に周知されるとともに、

今後策定される診療ガイドラインの普及・

啓発に役立てられることを期待している。 

膠様滴状角膜ジストロフィーについては、

診療ガイドライン草案を作成し外部評価を

行った。外部評価にて寄せられた意見に対

して研究班内にてディスカッションを行い、

現在修正を行っているところである。来年

度にはパブリックコメントの募集を行い、

学会承認を得て普及・啓発活動を開始した

いと考えている。 

眼類天疱瘡については、臨床像および治

療内容の調査を行った結果、直接法・間接

法ともに自己抗体検出率は低く、診断基準

を満たさないため確定診断はできなかった。

指定難病である類天疱瘡に眼類天疱瘡を含

めるためには、免疫学的検査にて自己抗体

を検出する必要があるが、生検により憎悪

する可能性が高く、生検部位や検査法を含

め引き続き皮膚科難病班と話し合っていく

必要があると考えている。 

特発性周辺部角膜潰瘍については、以前

の難病研究班において作成した診断基準案
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をアップデート中である。今後患者診療情

報と照らし合わせ、新しい診断基準が妥当

なものであるかの検討を行ったうえで学会

承認を得たいと考えている。 

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ている。またフッ

クス角膜内皮ジストロフィーについては現

在のところ国内外において広く知られた診

断基準や重症度分類は存在しないことから、

昨年度に作成した診断基準・重症度分類に

ついて早急に学会承認を得て、国内外に広

く発信していきたいと考える。 

 

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普及・啓発

活動を行った。また膠様滴状角膜ジストロ

フィーについては Minds 準拠の診療ガイド

ライン草案を作成し、外部評価をもとに検

討を加えた。眼類天疱瘡については臨床像

や治療内容について実態調査を行った。特

発性周辺部角膜潰瘍については以前の研究

班で作成した診断基準および重症度分類に

ついて改訂案を作成し、研究班内で検討を

行った。フックス角膜内皮ジストロフィー

については、AMED研究班と連携して収集し

た症例をもとに日本人患者の特徴について

の解析を行った。 
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