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研究要旨 

先天素因による眼疾患は小児の視覚障害原因の第1位を占め、多くは病因不明で有効な
治療法が確立されていない。眼疾患の内訳は多種多様であるが、いずれも様々な全身異
常を伴う先天異常症候群に合併する比率が高い。視覚器の異常を伴う先天異常症候群の
患者には、小児期～成人期において白内障、水晶体脱臼、緑内障、網膜剥離、網膜ジス
トロフィーなど重篤な視覚障害をきたす眼合併症を起こすリスクが高い。 

本研究では、様々な先天異常症候群に合併する視覚器異常の症例を集積し、乳幼児期か
ら成人期にわたる眼合併症につき検討した。 

次に患者家族との双方向的なレジストリシステムの構築へ向けて、眼症状・眼合併症に
関する登録について検討した。 

本研究によって、視覚器の異常を主徴とする先天異常症候群に対し、生涯にわたる眼・
全身管理に関し、患者家族との双方向性の情報収集・提供が可能となり、患者のQOL向上
に結び付く迅速な支援が可能となると考えられる。 
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Ａ．研究目的 

 

先天素因による眼疾患は小児の視覚障害
原因の第1位を占め、多くは病因不明で有効
な治療法が確立されていない。眼疾患の内
訳は多種多様で、前眼部形成異常から後眼
部、視神経形成異常、全眼球に及ぶ異常まで
あり、程度もさまざまであるが、視覚障害を
きたす両眼性の先天眼疾患は、いずれも
様々な全身異常を伴う先天異常症候群に合
併する比率が高い。 

第一に先天眼疾患・先天異常症候群に伴
う視覚器の異常の多くは視覚の感受性の高
い乳幼児期に発症し、視覚刺激を遮断して
弱視を形成するおそれがあるため、早期発
見・治療が不可欠である。治療手段のない疾
患に対しては、保有視機能を早期に評価し
て眼鏡による屈折矯正を行い、合併症の治
療・管理につとめ、ロービジョンケアを早期

に開始することが患児の視機能の活用と全
身の発達につながる。 

第二に視覚器の異常を主徴とする先天異
常症候群では、小児期～成人期において白
内障、緑内障、網膜剥離、網膜ジストロフィ
ーなど重篤な視覚障害をきたす眼合併症を
起こすリスクが高い。長期的な管理が不可
欠である。 

本研究では、様々な先天異常症候群に合
併する視覚器異常の症例を集積し、乳幼児
期から成人期にわたる眼合併症につき分析
した。非典型例に対し遺伝子検査を行い、病
態と臨床像・視機能予後について解析した。
次に患者家族との双方向的なレジストリシ
ステムの構築へ向けて、眼合併症に関する
登録について検討し準備を進めた。 

 

 

Ｂ．研究方法 

 

1. 視覚器の異常を伴う先天異常症候群の
臨床像、長期的な眼合併症の検討 

様々な全身異常を伴う症候群に合併する
視覚器異常の症例を集積し、乳幼児期から
成人期にわたる眼合併症につき検討した。
後眼部（網膜・視神経）の眼合併症に対し、
最新の光干渉断層計 (optical coherence 

tomography: OCT）、広画角眼底カメラ・蛍
光眼底造影、全視野及び黄斑局所網膜電図
（electroretinogram: ERG）を用いた網羅的か
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つ詳細な検査システムを導入し、視機能障
害に関与する網膜・黄斑部および視神経の
形態と機能について詳細に解析した。 

非典型例に対し遺伝子検査を行い、病態
と臨床像・視機能予後について解析した。 

 

2. 患者家族との双方向的なレジストリシ
ステムにおける眼症状・眼合併症の登録 

眼症状及び長期的な眼合併症に関する双
方向的なレジストリの項目を検討して準備
を進めた。 

 

（倫理面への配慮） 

国立成育医療研究センター眼科で行った
精密検査については、患者家族の同意を得
て実施したもので、本研究による患者への
負担は生じていない。検査結果の解析にあ
たっては、個人が特定できないように配慮
して行った。 

研究の実施にあたり、下記の課題につい
て機関内倫理委員会にて審査を受け、承認
を得た。 

・仁科幸子：全身麻酔・局所麻酔下における
眼科精密検査（眼底撮影検査、網膜電図検
査、蛍光眼底造影検査、光干渉断層計検査
等）を用いた網膜構造・機能の解析（国立成
育医療研究センター,令和 3 年 12 月 28 日, 

承認番号 1044） 

・仁科幸子：乳幼児視覚難病の AYA 世代に
おける眼・全身合併症の研究（国立成育医療
研究センター,令和 5 年 10 月 26 日, 承認番
号 2023-137） 

 

 

Ｃ．研究結果 

 

1. 視覚器の異常を伴う先天異常症候群の
臨床像、長期的な眼合併症の検討 

視覚器の異常を伴う主要な先天異常症候
群である1)チャージ症候群、2)マルファン症
候群、3)ステイックラー症候群において、継
続して重篤な眼合併症の頻度と発症時期を
調査した。1)チャージ症候群では網膜剥離
（12.8％, 2～15歳）、2)マルファン症候群で
は高度水晶体脱臼（42.2%、3～13歳）、網膜
剥離（8.9％, 11歳～36歳）、3)ステイックラ
ー症候群では網膜剥離（28.6％, 3～12歳）、
高度の白内障（26.％, 2～20歳）がみられた。 

また、乳幼児期に重篤な視覚障害をきた
す前眼部形成異常、先天無虹彩、レーバー先
天盲、若年性網膜ジストロフィーの中には、
初発症状が眼異常で、次に全身合併症が明
らかとなり、先天異常症候群であることが
判明する疾患がみられた。早期の遺伝学的

診断が重要と考えられた。 

 

2. 患者家族との双方向的なレジストリシ
ステムにおける眼症状・眼合併症の登録 

視覚器の異常を伴う先天異常症候群、及
び乳幼児期に重篤な視覚障害をきたす疾患
において、AYA世代までの眼・全身合併症を
登録するにあたり、必須の眼症状・眼合併症、
視覚障害の重症度を検討した。 

 眼合併症として角膜混濁、白内障、緑内障、
網膜剥離（裂孔原性、牽引性、滲出性）、斜
視、強度屈折異常（近視、遠視、乱視）が、
登録する項目として推奨される。 

 眼症状として、視力低下（見えにくい、ぼ
やける、かすむ）、視野狭窄（視野が狭い）、
羞明（まぶしい）、夜盲（暗いところで見え
にくい）、複視（物が二重に見える）が挙げ
られる。患者家族に分かりやすい項目立て
が必要である。 

視力障害の重症度は、良い方の眼の視力
にて以下の基準で分類する。 

 

視野異常、羞明、夜盲、複視など様々な視
覚障害に関する重症度分類も検討中である。 
 

 

Ｄ．考察 

 

本研究によって、視覚器の異常を主徴と
する先天異常症候群においては、長期的に
様々な眼合併症を起こしうること、生涯に
わたるQOV、QOLの向上のため、視覚器異
常・眼合併症の管理が重要であることがさ
れた。  

患者家族との双方向性のレジストリ構築
に際し、眼症状・眼合併症を含む情報収集・
提供は重要であり、患者のQOL向上に結び
付く迅速な支援が可能となると考えられる。 

 

 

Ｅ．結論 

 

視覚器異常が主要な徴候となる先天異常
症候群の症例について視覚器異常の臨床
像、原因・病態、長期的な眼合併症を検討
した。眼症状・眼合併症を含めた患者家族
との双方向性のレジストリシステムの構築
は、生涯の QOL に関与する視覚器の長期
管理に有用であると考えられる。 

a)重 度：光覚(-)～0.02未満 

b)高 度：0.02～0.1未満 

c)中等度：0.1～0.3 未満 

d)軽 度：0.3以上 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得  

なし 

 

2. 実用新案登録 

なし 
 

3. その他 

なし 
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