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2019 年の前回 IMI Genetics Report 以降、近視の遺伝学研究は急速に進展している。現在では数千もの遺伝子バ
リアントが屈折異常と関連づけられており、眼球がどのように成長するのか、またなぜ強度近視を発症する人と
そうでない人がいるのかについて、新たな知見が得られている。

近年の研究により、近視には強い遺伝的要因があることが確認されているが、遺伝子は環境や生活習慣と相互に
作用する。高い教育負荷、長時間の近業、屋外活動時間の少なさは遺伝的リスクを増幅し得る。新しい「ポリ
ジェニックリスクスコア」は、環境因子と組み合わせることで、どの小児が最も高リスクであるかを予測できる
可能性を示しているが、現時点ではまだ臨床使用の段階にはない。

大規模な国際研究により、眼球サイズの調節、網膜シグナル伝達、神経発達、細胞外マトリックスのリモデリン
グなど、眼球形成に関わる生物学的過程に関連する遺伝子が明らかになっている。希少遺伝子バリアントの研究
では、網膜疾患や結合組織疾患と重複する変異も同定されており、症候性近視や高リスク近視の同定に遺伝学的
検査が役立つ場面が示されている。

エピジェネティクス（環境が遺伝子発現を変化させる仕組み）に関する新たな研究から、光曝露、概日リズム、
炎症などの因子が、眼球成長に影響する特定の遺伝子を「オン」または「オフ」にする可能性が明らかになりつ
つある。

まとめると、近視遺伝学は遺伝子を発見する段階から、それらがどのように機能し、環境とどのように相互作用
するかを理解する段階へと移行している。この知見は将来的に、個別化された近視予防と治療を支えると考えら
れる。遺伝学的ツールはまだ日常診療の一部ではないが、早期リスク同定と標的を絞った介入の将来像を形づ
くっていることを臨床医は認識しておく必要がある。

臨床医が押さえるべきポイント

遺伝子と環境は相互に作用する：遺伝的リスクは、近業、教育負荷、屋外活動時間の少なさなどの環境・生活習
慣因子によって増幅される。

ポリジェニックリスクスコアは、高リスク小児を早期に同定する方法として有望であるが、現時点ではまだ臨床
応用の段階にはない。

希少バリアント検査は、網膜疾患や結合組織疾患に関連する症候性近視または重症近視の同定に役立つ可能性が
ある。

エピジェネティクスおよび分子研究により、光曝露、睡眠、炎症などの因子が遺伝子制御を介して眼球成長に影
響する仕組みが明らかになりつつある。



臨床応用に向けて：遺伝的機序の理解が進むことで、将来はより個別化された予防・治療戦略が可能になる。
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