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円錐角膜に顆粒状角膜ジストロフィを合併した 1家系

3症例を経験した。長男,母親および次男に円錐角膜を,

長男,母親に顆粒状角膜ジストロフィを認めた。今回の症

例では,円錐角膜は常染色体優性遺伝,も しくはX連鎖
遺伝で発症したと考えられた。一方,顆粒状角膜ジス トロ

フィは常染色体優性遺伝を示す疾患として知られてお

り,今回の症例でも常染色体優性遺伝を示した。両疾患の
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間に遺伝形式の一致が示唆され,両者の染色体異常部位

が近いことが推測された。(日 眼会誌 100:916-919,

1996)

キーワー ド:円錐角膜,顆粒状角膜ジス トロフィ,家系内

発症,常染色体優性遺伝,染色体異常部位

円錐角膜と顆粒状角膜ジス トロフィを合併した 1家系
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Abstruct

We report a familial case of keratoconus with that the gene loci of the two diseases are close

corneal granular dystrophy. The mother and first together or have a close relationship. (J Jpn Oph-

son have both keratoconus and corneal granular thalmol Soc 100:916-919, 1996)

dystrophy and the second son has keratoconus

alone. The keratoconus in this family is thought to Key words: Keratoconus, Corneal granular dys-

be an autosomal dominant or an X-linked inheri- trophy, Familial case, Autosomal dom-

tance pattern. Granular dystrophy is an autosomal inant, Gene locus

dominant inheritance. This familial case suggests

I緒  言 II 症  例

円錐角膜は,家系内発症
1)～4)お よび他の全身疾患

5)6)ゃ

眼疾患
7)8)と の合併が報告されている。一方,顆粒状角膜

ジストロフィは遺伝形式が確立されており,常染色体優

性遺伝を呈する疾患として知られている
。)。 円錐角膜 と

顆粒状角膜ジス トロフィとの合併例は,数例報告
1° )11)さ

れているのみで,しかも両疾患の家系内での合併例は,文

献検索をした限りでは報告されていない。今回,円錐角膜

と顆粒状角膜ジストロフィを合併した 1家系 3症例を経

験し,細隙灯顕微鏡および角膜 トポグラフィを用いて,観

察および検討を行ったので報告する。

症例 1:15歳 ,男子 .

主 訴 :両親の視力低下。
現病歴 :1年前から両眼の視力低下を自覚し,近医を

受診。当科紹介され平成 7年 4月 27日初診 .

既往歴 :ア トピー性疾患を含め,特記すべきことなし。

家族歴 :両親に近親婚を認めず。母親に円錐角膜,顆粒

状角膜ジストロフィを認め,弟 に初期の円錐角膜を認め

る(図 1).

初診時所見 :視力は右眼 0.09(0.1× -0.75 cyl-0.5

Ax 90° ),左 眼 0.5(1.2× -0.5 cyl-0.5 Ax 90° )。 眼圧 は

右眼 10 mmHg,左眼 1l mmHg。前房,虹彩,水晶体,眼底
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図 1 家系図.
□ :男性,① :女性,田 :円錐角膜,□ :初期円錐角膜,

囲 :顆粒状角膜変性症

図 2 症例 1の右眼細隙灯顕微鏡所見.
角膜の前方突出を認める。

には異常を認めなかった。両眼の角膜中央部から下方に

かけて角膜の前方突出を認め,右眼の突出は左眼に比較

し著明であった(図 2).右眼は,角膜円錐状突出部を中心

に上皮直下に Fleischer ringを ,実質深部,デ スメ膜に

stress lineを 認めたが,左眼には円錐状変化以外,ボーマ

ン膜の破裂などの所見は認めなかった。また,両親とも角

症例 2

43歳

症例 3

11歳

図3 症例 1の右眼および左眼前眼部写真.
典型的な顆粒状角膜混濁を認める。
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膜中央部を中心に,上皮下から実質の浅層にかけて散在

性に境界鮮明な自色の顆粒状混濁を十数個認めた.角膜

の混濁は左右眼ほぼ同程度であるが,右眼の方が混濁面

積が軽度広かった。また,輪部には角膜混濁および血管侵

入はみられなかった (図 3).角膜 トポグラフィーを施行

した結果,両眼とも下方に急峻な曲率の偏在を示す典型

的な円錐角膜のパターンを示した (図 5A)。 初診時右眼

は眼鏡で矯正が不能のため,後 日ハー ドコンタク トレン

ズで視力矯正をし,現在,右眼 (0.9),左 眼 (1.2)ま で矯正

可能 となった。

症例 2:43歳,女性 (症例 1の母親 )。
主 訴 :両眼の視力低下 .
現病歴 :15歳頃から両眼の視力低下を自覚。その頃か

ら両眼の角膜混濁に気付 くも,視力が比較的良好なため

放置していた。

既往歴 :特記すべきことなし。

家族歴 :両親,兄弟姉妹の角膜病変の有無は不明.息子

に円錐角膜および顆粒状角膜ジス トロフィを認める。

初診時所見 :視力は右眼 0.7(矯正不能),左眼 0.1(矯

正不能 )。 細隙灯顕微鏡検査において,両眼に同程度の角

膜の前方突出を認めるが,突出部の角膜厚は周辺部 とほ

ぼ同程度 Q Fleischer ring,stress lineな どは認 めな

かった。また,右眼の角膜中央部では,上皮下から実質浅

層にかけて境界明瞭な自色の混濁を十数個認めた.左眼

の角膜中央瞳孔域の混濁は融合 し,ク リスマスツリー状

を呈していた (図 4).ま た,輪部には角膜混濁および血管

侵入はみられなかった。角膜 トポグラフィーの結果,両眼

ともに下方に急峻な曲率の偏在を示す典型的な円錐角膜

のパターンを示 した (図 5B)。 前房,虹彩,水晶体 には異

常を認めなかった。なお,本人の同意が得られず,ハ ード

コンタク トレンズによる視力矯正は行 うことができな

かった。

症例 3:11歳,男児 (症例 1の弟 )。
主 訴 :両眼の視力低下.
現病歴 :9歳頃から両眼の視力低下を自覚 .

平成 8年 11月 10日

症例 1

15歳
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図4 症例 2の右眼および左眼前眼部写真。
左眼角膜混濁は融合し,ク リスマスツリー状を呈している。

A C

B

既往歴 :特記すべきことなし。

家族歴 :母親および兄に顆粒状角膜ジス トロフィ,円

錐角膜を認める。両親に近親婚はない。

初 診 時 :視 力 は右 眼 0.5(1.0× -2.O cyl-1.0

Ax 80° ),左 眼 0.4(1.5× -1.25 cyl-0.75 Ax X l10° )。 眼

圧は右眼 16 mmHg,左 眼 16 mmHg。 両眼角膜 は前方突

出および混濁を認めなかったが,角膜 トポグラフィーの

結果,両眼特に左眼に強く,下方に急峻な曲率の偏在を認

める初期の円錐角膜のパターンを示した (図 5C)。 前房,

図 5

A:症例 1の 角膜 トポグラフィーの結果。両眼とも下
方に急峻な曲率の偏在を示す円錐角膜のパターンを示

す。B:症例 2の角膜 トポグラフィーの結果.症例 1
と同様,典型的な円錐角膜のパターンを示す。C:症
例 3の角膜 トポグラフィーの結果.初期の円錐角膜と

思われるパターンを示す。

虹彩,水晶体,眼底には異常を認めなかった。

III 考  按

円錐角膜に顆粒状角膜ジストロフィを合併した症例

は,著者が内外の文献を検索した限り,我が国における吉

田ら10),河本ら
H)が
報告した 3例のみであり,それらは孤

発発症の症例についての報告で,家系内発症のものは報

告されていない。円錐角膜と顆粒状角膜ジストロフィの

合併機序については,吉田ら
1° )は顆粒状角膜ジス トロ
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平成 8年11月 10日 円錐角膜と顆粒状ジストロフィの1家系・三井他

いると考えられた。今回の症例では,両疾患には遺伝形式

の一致が示唆 され ,両疾患の染色体異常部位が近 い こと

が推測された。

顆粒状角膜 ジス トロフィは 10代で発症 し,年齢 ととも

に進行 してい くといわれてお り
9),母
親 と長男 との混濁

の差 は加齢変化 によるものか,今後次男に発症す るかな

ど,個々の症例 についての検討,経過観察ならびに染色体

分析を行 うことが必要 と考えている。
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フィによる角膜破壊によって,角膜が二次的に円錐状に

突出したのではないか,ま た,河本ら
11)は
両者は全く別個

に偶発的に発生したのではないかとの見解を示してい

る。今回の家系内発症例における両疾患の合併機序につ

いては,① 顆粒状角膜ジス トロフィにより続発性に円錐

角膜を生じた,② 円錐角膜 と顆粒状角膜ジス トロフィが

偶発的に同一家系の二代にわたり発症した,③ 円錐角膜

と顆粒状角膜ジストロフィが何らかの遺伝的関連により

親子二代にわたり発症した,の 3通 りが考えられる。他の

角膜疾患により続発性に角膜が円錐状に突出して,円錐

角膜 と同様の所見を呈することがあるとされるが,その

場合,血管侵入があったり,円錐が不整であったり,角膜

自斑の深度,位置が多彩であるなどの点で真性の円錐角

膜と区別することができる4)。 今回,我々は組織学的検索

を行う機会を得ていないが,自験例すべてにおいて角膜

への血管侵入を認めず,円錐の形も不整でなかった点か

ら,顆粒状角膜ジストロフィにより続発性に円錐角膜を

生じたとは考えにくい。また,顆粒状角膜ジストロフィと

円錐角膜が偶発的に合併することも稀であるのに,何 ら

かの遺伝的関連がなく親子二代にわたり合併することは

確率的に少ないと考えられる。

円錐角膜の病因において,遺伝をあげる報告は以前か

ら多くあるが,円錐角膜の遺伝形式に一致した見解は得

られ て い ない。本症 の遺 伝形式 として,Hammer‐

stein12)13)は 常染色体優性遺伝および X連鎖遺伝 を,
Waardenburgら 14)は近親婚のある例を引用して常染色

体劣性遺伝を主張している。また,Hanermanら 15)は性
差があること,症候群として発現する例があること,症状

に程度差があることなどの点から,田辺 ら1)は 本症が多

因子遺伝に従うとする仮説を推計学的に裏付けることが

できたことから,多因子遺伝を主張している。欧米では,

本症の 10～ 20%に家系内発症例がみられるとされる12).

しかし,我が国では円錐角膜の家系内発症は,田辺ら
1),

中島ら
2),藤
木ら3),糸井

4)な どが報告した数家系のみで,

我々の施設での家系内発症例は239例中,同胞が罹患し

ている 1家系,お よび今回報告した親子が罹患している

1家系の計 2家系のみである。今回報告した 1家系では,

父親および他の親族の検索は行うことができなかった

が,母親,長男,お よび初期ではあるが次男が円錐角膜に

罹患しており,こ の 3例からは常染色体優性遺伝,も しく

はX連鎖遺伝のパターンが示唆された。一方,顆粒状角
膜ジストロフィは常染色体優性遣伝の遺伝形式を示す疾

患であることが知られており,今回の症例も母親,長男が

罹患しており,常染色体優性遺伝の遺伝形式で発症して
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