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生後 2か月の女児で,Dandy‐ Walker症候群にみられ

た非裂孔原性網膜剥離の 1例を報告した。初診時,両眼に

視神経乳頭を含む脈絡膜コロボーマがあり,左眼は小眼

球で,強角膜症,瞳孔膜遺残および虹彩実質低形成,視神

経乳頭から連続する胞状の網膜剥離が存在した。染色体

は46,XX/47,XXXの モザイクであった。生後 3か月に

脳外科で Dandy‐ Walker症候群による脳脊髄圧克進を

指摘された。経過中,右眼にも左眼と同様の視神経乳頭に

連続する非裂孔原性網膜剥離が出現し,その後,両眼の網

膜剥離は増減を繰り返した。生後 6か月に脳外科で脳室

腹腔短絡術を受け,脳脊髄圧は下降し,網膜剥離は減少し
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た。本症例にみられた視神経乳頭を含む脈絡膜コロポー

マ,強 角膜症,瞳 孔膜 遺残,虹 彩実質低形成 お よび

Dandy‐Walker症候群は神経堤細胞の発生異常により

成立し,網膜剥離は脳脊髄液の網膜下への流入が原因で

あると考察した。視神経乳頭部先天異常に合併する網膜

剥離は症例ごとに発症機序を検討し,治療方針を決定す

ることが重要である。(日眼会誌 100:832-836,1996)
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Abstract
A 2-month-old female presented with nonrheg-

matogenous retinal detachment in Dandy-Walker
syndrome. At the fist examination, coloboma involv-
ing the optic disc in both eyes was detected. The left
eye showed microphthalmos with sclerocornea, per-
sistent pupillary membrane, hypoplasia of the iris
stroma, and bullous retinal detachment near the
optic disc. Chromosomal analysis revealed a mosaic
pattern : 46, XXl47, XXX. Increased intracranial
pressure associated with Dandy-Walker syndrome
was detected by a neurosurgeon at the age of 3

months. The patient was followed for several weeks,
and then nonrhegmatog:enous retinal detachment
appeared in the right eye. Subretinal fluid alternate-
ly increased and decreased in both eyes. A
ventriculo-peritoneal shunt was performed at the
age of 6 months, and the retinal detachment was

remarkably reduced in both eyes after lowering of
intracranial pressure. Coloboma involving the optic
disc, sclerocornea, persistent pupillary membrane,
hypoplasia of the iris stroma, and Dandy-Walker
syndrome were thought to be caused by the abnor-
mal development of neural crest cells. We surmised
that the retinal detachment in this case might have
resulted from a communicating pathway between
the subarachnoid space and the subretinal space. We
concluded that the etiology of retinal detachment
associated with optic disc anomaly should be inves-
tigated to determine adequate treatment. (J Jpn
Ophthalmol Soc 100 : 832-836, 1996)

Key words Dandy-Walker syndrome, Retinal
detachment, Coloboma of optic disc,
Neural crest cell, Cerebrospinal fluid

I緒  言

視神経乳頭コロボーマや朝顔症候群などの視神経乳頭

部の先天異常に網膜剥離を合併することは,Sugarl)を は

じめ多数の報告
2)～8)があり,さ まざまな網膜剥離の発症

機序が考えられている。また,こ のような視神経乳頭部の
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図 1 左眼前眼部写真 .
角膜と強膜の境界は不明瞭で,網状。索状の瞳孔膜が遺

残 しており,虹彩は色素が少なく,紋理 も不明瞭であ

る。

図 2 初診時眼底写真 .
上 :右眼,下 :左眼 .

両眼とも視神経乳頭を含む脈絡膜 コロボーマがみら

れ,乳頭部は拡大し,深 く陥凹している.左眼には,視神

経乳頭部に連続する胞状の網膜剥離がみられる。

先天異常には,中枢神経系の異常を合併すること
9)1° )も 知

られ́ている。
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図 3 初診 時頭部 magnetic resonance imaging
(MRI)所見 (Tl強調画像,SE/256,TR=500,TE=
33)。

左眼球は右眼球に比べ小さく,両眼の視神経乳頭部

は嚢胞状に後方へ突出している。後頭蓋官に第 4脳

室 と連続する嚢胞状領域,全脳室の拡大,小脳虫部の

低形成がみられる。

今回,視神経乳頭を含む脈絡膜コロボーマがあり,小眼

球,強角膜症,瞳孔膜遺残および虹彩実質低形成など神経

堤細胞遊走不全や胎生裂閉鎖不全と関連した眼先天異常

を合併 した Dandy―Walker症候群の患児に綱膜剥離を

認め,脳脊髄液の流入による非裂孔原性網膜剥離と診断

したので,発生学的考察を加えて報告する。
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図 4 経過の右眼眼底写真 .
上 :4週間後,下 :6週間後 .

初診 4週間後,左眼同様の視神経乳頭部に連続する網
膜剥離が出現したが,網膜裂孔は検出されなかった.初

診 6週間後,さ らに網膜剥離は増強し,胞状剥離になっ
た。

II 症  例

患 児 :2か月,女児 .
主 訴 :両眼瞼裂狭小 .
既往歴 :在胎期間 40週 ,出生体重 2,770g,正常分娩 .

家族歴 :特記することはない。

現病歴 :生後 1か月に小児科で舟状頭と両眼の瞼裂狭

小を指摘され,1992年 12月 17日 に当科へ紹介された。

初診時所見 :眼圧は右眼 6mmHg,左 眼 9 mmHg,角

膜径は右眼 7.Omm× 7.5mm,左 眼 6.Omm× 6.5mm,

眼軸長は右眼 18.4mm,左眼 15.4mmで ,左眼に強角膜

症,瞳孔膜遺残および虹彩実質低形成を認めた (図 1)。 両

眼とも視神経乳頭を含む脈絡膜コロボーマがあり,乳頭

部は拡大し,深 く陥凹していた。左眼には視神経乳頭から

連続する胞状の網膜剥離がみられた (図 2)。 前頭部は突

出し,頭囲は45 cmと 同年齢の平均 38 cmH)に比べ拡大

して いた。頭部 magnetic resonance imaging(以 下 ,
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図 5 脳室腹腔短絡術後の頭部 computed tomogra‐
phy(CT)所見 .

側脳室の拡大が減少している.

MRI)Tl強調画像 (図 3)で も,左眼球は右眼球に比べて

小さく,上記の眼軸長からも小眼球
12)で
あり,両眼の視神

経乳頭部は後方へ嚢胞状に突出していた。左眼の網膜下

液は MRIの Tl強調画像で低信号であり,髄液の信号
輝度と同等であった。後頭蓋富に第 4脳室と連続する嚢

胞状領域,全脳室の拡大,小脳虫部の低形成がみられた。

染色体は,46,XX/47,XXXの モザイクであった。

経 過 :初診の 4週間後,右眼にも左眼同様の視神経
乳頭部に連続する網膜剥離が出現し,6週間後には網膜

剥離はさらに増強 して,胞状剥離になった (図 4)。 その

後,両眼の網膜剥離は増減を繰 り返したが,網膜裂孔は発

見できず,滲出性網膜剥離 と診断した.脳外科で脳脊髄圧

克進 を指 摘 され,頭 部 computed tomography(以 下 ,

CT),MRI所 見から Dandy― Walker症候群 と診断 され

た。脳脊髄圧克進に対 し,1993年 4月 9日 に脳室腹腔短

絡術が行われた。術前の脳脊髄圧は克進状態により危険

であったため測定されていなかったが,術後に脳脊髄圧

(シ ャン トバルブ内圧)は 60 mmH20(4.5mmHg)に 下

降した。術後の頭部 CT(図 5)お よび MRIでは脳室は縮
小し,両眼の網膜剥離も減少した (図 6).

III 考  按

視神経乳頭コロボーマは乳頭小富,朝顔症候群,乳頭周

囲ぶどう腫とともに,胎生 7週以前の胎生裂の閉鎖不全

により成立する同一スペクトル上の先天異常であるとさ

れている13)～ 15)。 これら視神経乳頭部先天異常の眼合併症

には網膜剥離,小眼球,自 内障および瞳孔膜遺残
2)～ 7)9)13),

中枢神経系の合併異常 には脳瘤
9)10)お よび Dandy‐
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Walker症候群16)が報告されている.

本症例でもDandy―Walker症候群が合併 していた。同

症候群は,1914年にDandyら 17)が水頭症,後頭蓋富の嚢

胞および小脳虫部の形成異常の合併した症例を初めて報

告し,Walker18)は Luschka孔 とMagendie孔 の閉塞が

原因であると提唱した。本症候群は Benda19)に よって命

名され,そ の特徴は水頭症,小脳虫部形成不全,第 4脳室

と連続する後頭蓋富の嚢胞,後頭蓋省の拡大,第 4脳室出

口部の閉鎖もしくは狭窄で,発生学的に胎生 7週以前の

小脳レベルの神経管の閉鎖障害20)と 考えられている。本

症例では強角膜症,瞳孔膜遺残および虹彩実質低形成が

みられたが,こ れらは胎生 5～ 7週の頭部神経堤細胞の

異常により発生すると考えられ,同症候群
16)20)お よび脈

絡膜コロボーマの成立臨界期“
)と ほぼ一致する。
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X染色体のモザイクの症例で,本症例のような眼所見
がみられた報告はないが,常染色体のモザイクで,本症例

と同様に両眼の小眼球,瞳孔膜遺残および乳頭を含むコ

ロボーマを認めた報告
21)が あり,本症例の眼所見の成立

に染色体異常が関与している可能性もある。

視神経乳頭部の先天異常に伴う網膜剥離の発症機序と

して,乳頭縁の網膜裂孔
7),硝子体による牽引23)や 乳頭陥

凹底に向かう網膜の牽引
4),後方の脆弱な視神経輸を通

じての脳脊髄液の流入5)6)8),血管からの漏出2)お よび陥凹

内網膜の欠損部を通じての液化硝子体の流入
23)な どが考

えられている。通常,眼圧は脳脊髄圧より高 く,例 えくも

膜下腔と網膜下に異常な交通があったとしても,脳脊髄

液が流入することはない24)と されているが,本症例では

Dandy― Walker症候群による脳脊髄圧克進があり,脳室

Dandy― Walker症候群 と非裂孔原性網膜剥離・桜井他

図 6 術後の右眼眼底写真および左眼超音波所見.
上 :右眼眼底,下 :左眼超音波検査.

右眼は下方に網膜剥離が残存しているが,左眼は超音波検査上,網膜剥離は検出されず,視神経乳頭が嚢胞状
に陥凹している。

墜
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腹腔短絡術後,脳脊髄圧の下降とともに網膜下液が減少

したことから,こ の網膜下液は,脳脊髄圧克進時に脳脊髄

液が通常存在しない交通部を経て網膜下に流入した と考

えられる。一般的に網膜剥離は,内容の高蛋自濃度により

MRIの Tl強調画像で高信号になるといわれている25)。

初診時左眼に網膜剥離が存在していたが,MRIの Tl強

調画像で左眼は低信号であった。このことは,こ の網膜下

液が髄液の信号輝度 と同等,つ まり網膜下液の由来が髄

液であった可能性がある.

本症例では頭部神経堤細胞の胎生 7週前後の発生異常

と関連 して成立するさまざまな眼先天異常がみられてお

り,同 じ時期に頭部神経堤細胞から発生
26)～ 28)す る視神経

輸部の くも膜の形成 も障害されている可能性がある。し

たがって,本症例での くも膜下腔 と網膜下との異常な交

通の成因は,く も膜下腔 と網膜下の関門の形成障害があ

るのに加え,コ ロボーマによる乳頭部の深い陥凹が関門

の形成障害を一層助長 しているためと考えられ る。

Changら 6)は視神経乳頭の先天異常に伴う網膜剥離患者

の くも膜下腔にメ トリザマイドを注入 し,頭部 CTで網
膜下腔へのメトリザマイドの流入像を確認し,く も膜下

腔 と網膜下腔の交通を証明したが,本症例では全身状態

が不良であったため,こ の検査は行えなかった。

視神経乳頭コロボーマに伴う網膜剥離の治療は,近年

硝子体手術
7)22)や
視神経鞘開窓術

4)な どが報告されてい

るが,本症例では,Dandy‐Walker症 候群のため全身状

態が不良であったこと,網膜裂孔や硝子体の牽引がみら

れなかったこと,脳室腹腔短絡術後に網膜剣離が著明に

減少 したことから,眼科では手術を行わず経過観察 した。

以上のように,乳頭部先天異常に伴 う網膜祭」離の成因

は多彩であり,安易に手術を行った り,画一的な術式を選

択する前に症例ごとに成立機序を十分検討し,治療方針

を立てることが重要である。

本論文の要旨は第 20回 日本小児眼科学会で発表した。
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