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要

我々は眼底からは Stargardt病/黄色斑眼底 (S病)以

外の診断は考えられなかった常染色体劣性遺伝疾患であ

るのに,網膜機能や視機能の予後が S病 と顕著に異なる

4例 を経験 した.1眼はダークコロイ ドを有する標的黄

斑変性症であったが,16年後に網膜周辺に骨小体様色素

沈着を来 した.周辺眼底 と電気生理学的検査所見が同様

な他の 1家系 3例 も経験 した。この 4例 は S病 と異な

り,視力が非常に低下 し視野も網膜機能障害もはるかに

強 く,網膜機能や視機能から,標的黄斑症を呈するいずれ

の黄斑ジス トロフィとも異なっていた。S病 と考えられ
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約

る患者が初診 したときにこのような疾患が念頭になけれ

ば,予後に対する適切な指導もできないことになる。S病

については多数例の報告があるが,こ のような症例は未

だ報告されていないようである。(日眼会誌 100:562-
567,1996)
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Abstract
Stargardt's disease is a bull's-eye macular dystro- consistant with Stargardt's disease but had periph-

phy with the characteristic appearance of a per- eral degeneration as well. Taking into account that
ifoveal lesion. We have observed four cases of an there is a great diversity of retinal functions in
autosomal recessive disease with fundus features Stargardt's disease, these features are difrerent
undistinguishable from Stargardt's disease, but with from those reported previously. Stargard's disease

a different nature and much poorer prognosis. One should not be considered as a single clinical entity
case typical of Stargardt's disease characterized with a fair prognosis. (J Jpn Ophthalmol Soc 100:
with macular degeneration showed a bull's-eye with 562-567, 1996)

dark choroid. Sixteen years later, the same eye

developed bone corpuscle pigmentation in the Key words: Stargardt's disease/Fundus flavi-
periphery with non-recordable electroretinogram. maculatus, Bull's eye maculopathy,
The other three cases were members of a single Macular dystrophy, Dark choroid,
family. They showed typical macular degeneration Bone corpuscle pigmentation

I緒  言

シュターガルト病(Stargardt病 )/黄色斑眼底 (以下,S

病)1)～
3)は 網膜機能や遺伝形式が同様の網膜の変性疾患

で,Nobleら
4)に よって 4つ のタイプに分類 されている。

Itabashiら 5)は
病型,網膜病巣の部位,検査所見や発症年
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齢に従って,S病の視機能を種々の面から調べた。

我々の経験 した症例は,常染色体劣性遺伝でダークコ

ロィド6)を
有する。一見,典型的な S病であった。ところ

が,こ の 4例 は周辺眼底に色素沈着 を認め,網膜電 図

(ERG)は non― recordableで 電気眼球運動図(EOG),暗

順応試験,色覚,錐体機能,視野などのすべてに強い異常

を伴い,網膜機能や視機能の予後,電気生理学的検査が S

病/黄色斑眼底 と顕著に異なっていた。これらの 4例 を良

性同心性黄斑 ジス トロフィ7),進行性錐体粁体ジス トロ

フィ,中心性輪絞状脈絡膜萎縮症8),中心型網膜色素変性

症9),点
状色素塊沈着型錐体ジス トロフィ10),Spielmeyer‐

Vogt病 11)や Batten病 12)な どと鑑別 した。視機能の予後

が著しく悪 く,文献的に発表が見出せないので報告する。

本症をなお S病の範疇に入れるのが適当か否かは別

として,そ の予後が著しく悪いことから,幼児期の遺伝性

黄斑変性症の診断と両親への説明には注意が必要であろ

つ。

II 方法および症例

症例 1:男性

本症の眼底 を図 1,2に示す。9歳 (1977年 )の ときに
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は両眼視力は0.2で前眼部は正常であった。初診時 (図 1

a,b,2a,b)は 動脈は狭細化 しておらず,両眼の黄斑は中

心高を除いて色素上皮の罪薄化がみられ,標的黄斑症で

あった。初診時の螢光眼底撮影ではダークコロイ ドがみ

られた (図 lb,2b).乳頭からの漏出はあまりなかった。

網膜周辺に色素沈着はなかった。

しかしながら,図 lc,d,2c,d,eに 示すように 16年後

(1993年 ,25歳),両眼 とも視力は指数弁に低下し,視神経

乳頭は蒼自,網膜血管は狭細化し網膜色素上皮はびまん

性に萎縮し,螢光眼底では window defectに よる過螢光

がみられた。中間周辺帯に多数の色素集族ないし骨小体

様色素が全周にみられた。

検査所見を図 3(初診時,左 :16年後,右 )に示す。暗順

応 は Tubinger視 野計 (Oculus,Dutenhofen,Gerinany)

で測定 した。暗順応検査では初診時はほぼ正常であった

が,16年後は rod― cone breakが さらに不明瞭となり,錐

体 と粁体 の両閾値 が上昇 していた。フ リッカー検 査

(CFF値 )は Wolfら 13)の 方法でフリッカー装置(Model

No E 622,GrasOn_Stadler CO,MA)を 用いて行った。フ

リッカー検査では初診時に比べ視野全体にフリッカー値

が低下 した。初診時では,周 辺視野はほぼ正常であった

図 1 症例 1の右眼底.

a:1977年 の右後極部眼底 b:1977年の右螢光眼底所見 c:1993年 の右後極部眼底 d:1993年 の右周

辺部眼底
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が,16年後には著明に狭 くなった。ERG14)15)は 30分の暗

順応の後に行った。初診時はscotopic b波が少 し減少す

る程度であったが,16年後 はnoniecordableと なった。

EOG15)の L/D比 は右眼 1.46,左 眼 1.63と 低下 してい

た.パ ネル D15テ ス トは Munsell C010r社 製を用いて

Macbeth Light Box(Newburgh,NY)の 中で検査し,不
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図 2 症例 1の左眼底.

a:1977年 の左後極部眼底 b:1977年の左螢光眼底所見 c:1993年の左後極部眼底 d:1993年 の左周

辺部眼底 e:1993年の螢光眼底所見

規則な色覚障害を検出した。

症例 2:12歳,長女

3歳の時に母親が視力障害に気付いていた。12歳の少

女は右視力 (10/97× -1.25D),左視力 (10/97× -1.OD)

であった。

両黄斑にはびまん性の萎縮がみられ,周辺眼底には骨
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図3 症例 1の検査所見.

左は初診時 1977年 .右はその 16年後の所見

a:暗順応検査.rod― cone breakが 不明となり錐体粁

体関値が上昇した。b:CFF値。上段右眼,下段左眼.16

年前に比べほぼ全視野でフリッカー値が低下した。c:

視野.16年前に比べ周辺視野が不規則に狭窄した.

小体様の色素異常があった (図 4a).螢光眼底ではダー

クコロイ ドがみられ,後極部に多数の過螢光がその周囲

にみられた。後極部眼底は S病 といえたが,周 辺部眼底

はびまん性網膜ジス トロフィの所見であった。

ERGは 右 眼 は non―recordableで ,;左:眼 の bl波 は42

%,EOGの L/D比 は右眼 1.39,左 眼 1.78で あった。暗

順応の障害は錐体,粁体の双方にみられたが,特 に粁体機

能の障害が著 しく夜盲を呈 していた。パネル D‐15テ ス

トでは不規則な色覚異常がみられた。フリッカー視野で

は全視野にCFF値の低下があり,視野は両眼 とも上側

周辺視野が中等度に狭小化 していた。両視野は4.ODの

テレスコピックレンズで 10/25ま で改善した。

症例 3:10歳 ,長男

長男 (10歳)は ,6歳頃から視力障害に気付 き,1993年

に紹介 されてきた。両視力 は 10/109(矯 正不能)。 図 4b
に示すごとく,黄斑には涸漫性の色素上皮の変性巣がみ

られた。中心富反射は消失 していた。眼底 は S病に類似

していたが,周辺の変化を強 く伴つていたので,む しろ網

膜色素変性に類似していた。ERGは non―recordableで ,

PVERは 最大視標でも記録不能であった。暗順応検査で
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は錐体機能はほぼ正常で粁体機能が著明に障害され,錐

体粁体分離を示 した。色覚は第 2色覚異常を示 し,CFF

値が視野全体で低下していた。周辺視野には著明な収縮

があった。

症例 4:5.5歳 ,次男

一家の次男の視力は左右眼 ともに(10/60× 1.OD)で

あった。黄斑は微細な色素 と脱色素が混合し色素上皮の

萎縮がみられ,周 辺網膜にも色素が沈着していた。眼底所

見はびまん性網膜色素ジス トロフィで,ERGや PVER
は記録できなかった。フラッシュVERはすべての刺激強

度で存在していた。視野は狭かった。

症例 2～ 4の両親と,そ の母方の祖父母は互いに従姉

妹同士であった。以上,4例の前眼部は正常であった。

III 考  按

第 1例 は初診時にS病と診断され,網膜周辺に色素沈

着はなかった。しかし,16年後 には周辺に異常な色素沈

着を認め,電気生理学的,そ の他の検査で非常に S病 と

異なっていた。他の 3症例 も同様で,S病 と異なり,視機

能が非常に低下 した。S病 と考えられる患者が初診 した

ときにこのような 4例が念頭になければ,予後の適切な

説明ができないことになる。S病については多数例の報

告
3)5)16)17)が あり珍 しい症例

18)～ 20)が あるが,我々の調べた

限りこのような症例は報告されていないようである。

我々の症例の視力は指数弁以上 0.1以 下である。一般

にS病の視力低下は中等度
2)3)16)17)で あり,視力低下 も緩

慢である。急激な視力低下18)も
報告されてはいるが,10

年間の 640例 の S病で最悪の視力は20/80016)である。

ERGは本症では強 く障害されていた。S病では錐体 b

波の反応は障害されることもある5)19)21)け れども,S病の

うち障害の強いタイプ 3E,3L5)に おいてす ら,ERGは
記録されている。Nonfecordableな ERGは S病の診断

を除外できる7)21).

EOGも 本症 で は強 く障害 されていたが,S病 で は

EOGは正常かほぼ正常である。

暗順応曲線 も本症では顕著に障害されていた。S病で

は,3型や 4型 において暗順応は多少は障害されても5)

患者が夜盲 となることはない。

色覚は,S病では敏感な 100 hueテ ス トで異常が検出

されることはある16)17)21)け れども,本症はパネル D-15テ

ストでさえ異常が著しかった。

CFF値による錐体機能 も本症では著しく障害されて

いた。黄斑がびまん性に障害されると,S病でもCFF値
が中心部の周囲で低下する2)5)8)21)こ とはあるが,S病では

視野全体で過度に低下することはない。

周辺視野 も本症では著しく障害されていた。S病では

中心暗点はみられても,S病のタイプによって著明な視

野狭窄はなぃ4)5)0.

以上の点で,本症はS病 と大きく異なっているという

Stargardt病 とびまん性網膜色素ジストロフィの 4例・鈴木他
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ことができる。

鑑別診断 :良性同心状黄斑ジス トロフィは常染色体優

性遺伝で,報告されている最悪の視力が 50歳患者の 0.8

で視力が良好であり,ERG,EOG,暗 順応がほぼ正常であ

る7)の で本症 とは異なる。進行性錐体粁体ジス トロフィ

はダークコロイドを示さないし,臨床所見,電気生理学的

検査が本症例 と異なる。中心性輪紋状脈絡膜萎縮症 は発

症時期が成人後期であり,家族歴や螢光眼底所見が異な

る8)。 点状色素塊沈着型錐体ジス トロフィ10)で はダークコ

ロイドはみられるものの,黄斑 と周辺の眼底所見,電気生
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理学的所見および経時的な現象が本症例 と異なる。中心

型網膜色素変性
9)と は,ダークコロイドの螢光眼底所見,

色素沈着の初発の部位,電気生理の所見が本症例 と異な

る。小脳網膜変性症 (cerebello‐ retinal degeneration)の

うち,neuronal ceroid Hpofuscinosis(幼若型 ない し

Spielmeyer‐ Vogt病 )の網膜変性はERGの障害を伴い

全盲に到るが,重篤な精神障害を伴い早期に死亡するH).

Batten病は,晩発性,若年型,成人発症型のいずれにおい

ても知能障害,痙攣や他の精神症状が強ぃ12)。 以上の点で

本症 とは異なる。

図4 各症例の後極部と周辺。

a:症例 2の右眼(後極部と周辺)b:症例 3の左眼(後極部と周辺)c:症例 4の右眼 (後極部と周辺)

ヽ
C
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S病は病巣部位 と視機能から4型 4)が知 られており,タ

イプ毎に眼底や視機能が異なる。本疾患の眼底は当初は

S病 に類似 していたが,本疾患は Itabashiら 5)の
詳細な

記述の中にも見出すことができず,発症時の眼底,視力予

後,網膜機能が異なっていた。本症は今まで報告されたい

ずれのタイプにも属していない。

小児の黄斑ジス トロフィに遭遇した とき,こ のような

症例のあることを念頭におくべきだと考える。S病は長

い経過観察でも網膜機能が比較的維持されているけれど

も,本症例は視機能の予後がきわめて悪いため,いわゆる

S病に類似した眼底所見を診た場合,注意が必要である。

本論文の要旨は,第 99回 日本眼科学会総会(名古屋)で発表

した。本研究は文部省在外研究の援助 (鈴木)を受けた。
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