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要

今回我々は,Kniest dysplasiaに 合併 した網膜剥離に

対 し硝子体手術を施行 し,良好な結果を得たので報告す

る。症例は 7歳女児,全身所見および眼所見からKniest

dysplasiaと 診断 した。初診時矯正視力は左眼光覚弁で

過熟白内障があり眼底の透見が不可能であったため,超

音波検査を施行したところ胞状網膜剥離の所見が得られ

た。左眼に対 し水晶体吸引術,硝子体手術,シ リコンタン
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牧野  勲
1),渡辺 誠樹

1),岡本 紀夫1),大黒 伸行1),福田 全克
1),恵美 和幸2)

1)大阪逓信病院眼科,2)大 阪労災病院眼科

約

ポナーデ術を施行.シ リコン抜去後,視力は0.09に回復

している.硝子体手術およびシリコンタンポナーデは,

Kniest dysplasiaの胞状網膜剥離に対 して有効な治療法

であると考えられる。(日 眼会誌 101:734-737,1997)
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Abstract

We report a case of retinal detachment with removed, and visual acuity improved to 0.09. We

Kniest dysplasia for which vitreous surgery was conclude that bullous retinal detachment with

effective. The patient was a 7-year-old female who Kniest dysplasia can be treated by vitreous surgery

had the typical ocular and physical findings of this in combination with the use of silicone oil tam-

disease. Visual acuity was light perception alone due ponade. (J Jpn Ophthalmol Soc 101 : 734-737, 1997)

to a hypermature cataract and bullous retinal
detachment. We performed cataract surgery and Key words: Kniest dysplasia, Retinal detachment,

pars plana vitrectomy, and used silicone oil Vitreous surgery, Silicone oil tam-

tamponade. After seven months, the silicone oil was ponade

I緒  言
例を経験し,本網膜剥離に硝子体手術およびシリコンタ

ンポナーデを施行することにより,良好な結果を得 るこ

とができたので報告する。Kniest dysplasial)は ,特異な顔貌,低身長,胸椎後彎・

腰椎前彎など骨格の変形を特徴 とするきわめてまれな先

天性疾患である。遺伝的には常染色体優性遺伝を示すが,

散発例 も多ぃ2).本疾患は,多彩な眼合併症を有するのが

特徴で,強度近視,自 内障,硝子体変性・融解,網膜剥離な

ど症例により様々な所見が認められる3)。

中で も硝子体

変性・融解を伴う網膜剥離は難治性で,治療例の報告も

少なく,眼球務に至ることが多ぃ4)5)。 今回我々は,硝子体

変化を伴 う網膜剥離を合併 したKniest dysplasiaの 1

II症  例
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患 者 :7歳,女児(1987年 7月 生れ)。

初 診 :1993年 8月 5日 .

主 訴 :左眼白色瞳孔.

既往歴 :母親に妊娠中毒症はなく,在胎週数 41週で正

常分娩,生下時体重 2,990gであった。生下時から四肢短

縮を認め,頸定 1歳 8か月,座定 3歳,一人立ち 3歳 3か
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図 1 全身所見.

①低身長,② 胸椎後彎・腰椎前彎,③ 鼻根部の低い丸

顔といった特異な顔貌,④ 相対的に大きい頭蓋,⑤ 関

節の膨隆 と可動制限などKniest dysplasiaに 特徴的
な所見がみられる.

月,独歩 4歳 と,発育遅延があった。難聴があり,言語発達

遅延も認められた。これまで中耳炎や気道感染を繰 り返

していた。生後,某病院小児科で軟骨形成不全症の診断を

受け,一時成長ホルモンの投与を受けていた。今回の眼症

状や全身所 見,お よび当院小 児科での精査 で Kniest

dysplasiaと 確定診断された。

家族歴 :家系に同様の症状の者はいない。

現病歴 :1993年 8月 に入った頃,母親が女児の左眼瞳

孔領が自色であるのに気づいて当科を受診した。1992年

春,近医で強度近視用眼鏡の装用を指示されていたが,そ

の時の矯正視力は右眼 0.3,左眼 0.2程度であった。

全身所見 :身 長 88 cm(-5標 準偏差(SD),3歳児程

度),体重 16 kg(-1.5SD,5歳 児程度)。 脊椎 は胸椎後

彎 。腰椎前彎が著明.肩関節の挙上制限があり,指 は屈曲

不能。四肢の短縮,膝・肘関節の膨隆を認める。顔貌は鼻

根部平坦で丸顔 (図 1)である。両耳難聴で補聴器を装着

している。両親 とは手話で会話可能である。

X線所見 :椎骨は楔状で,骨盤低形成がみられ,長管

骨は短 くて,骨端部は広く亜鈴状である。

眼科所見 :視力は,右眼 0.1(0.4× Sph-12D),左眼光

覚弁(矯正不能).眼位,眼球運動は正常.眼圧は指圧法で

右眼は正常範囲,左眼は低眼圧であった.前眼部所見は,

右眼で角膜,前房に異常な く,軽度の自内障が認められ

た。左眼では,前房に炎症所見が強 く,過熟自内障が認め

られた。右眼底は豹紋状を呈 しており,強度近視のため,

後部硝子体剥離を広範囲に認め,ま た,周辺部に網膜格子
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図 2 左眼超音波断層所見.

胞状網膜剥離の所見を認める

図3 白内障吸引術後の眼底所見.

硝子体は高度に融解し,変性硝子体の牽引による網膜
の雛壁を認める。

状変性 も認められた.左眼底は透見が不可能であったた

め,超音波 Bモ ー ドを施行 したところ,高度の胞状網膜

剥離の所見 (図 2)が得られた。

経 過 :過熟自内障と網膜剥離に対 して手術適応 と判

断し,1998年 8月 10日 ,全身麻酔下で手術を施行 した.

過熟白内障に対する水晶体吸引術 を行った後,眼底検査

を行ったところ,Bモ ードの所見通 り高度の胞状,漏斗状

の網膜剥離を認めた(図 3)。 硝子体手術中の所見では,硝

子体は後極部から赤道部にかけて広範囲に後部剥離を認

め,高度に融解し,硝子体腔中や網膜上に索状・膜状の変

性硝子体を認めた。後極部では 12,6,9時 の位置に大き

な網膜雛嚢を認め,周辺部では小さな雛装が多数認めら

れたが,後極部から周辺部にかけて明らかな網膜裂孔は

確認できなかった。硝子体の変性・融解は強く,特に周辺

部では網膜間癒着が広範囲に認められたため,網膜の復

位には変性硝子体による牽引の解除が不可欠と考えられ

た。まず,網膜彼壁の伸展をはかるため最周辺部まで十分

に変性硝子体を切除した後,網膜雛嚢を開放し,視神経乳

頭の鼻上側で約 2乳頭径離れた位置に意図的裂孔を作製

し,空気灌流下で網膜下液を吸引した。網膜下液は粘調性
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図 4 左眼術後 10か月の眼底所見.

網脈絡膜の萎縮は認めるが,網膜は完全に復位し,そ の

後再発を認めていない。

に富み,長期間剥離していたものと思われた。網膜が復位

した時点で,意図的裂孔部 と後極部から周辺部 に眼内光

凝固術を全象限に約 900発施行 した.な お,硝子体手術中

に網膜全周にわたって網膜裂孔の検出を試みたが,裂孔

の存在を確認できなかった。しかし,最周辺部に裂孔の存

在する可能性 も否定できず,輪状締結術を追加施行 した。

小児であるため,ガ スでは十分なタンポナーデ効果が得

られず,術後の厳格な体位制限が困難と考え,そ の必要が

ないようシリコンオイルを硝子体腔内に注入 した.術後

は|1贋調に経過し,7か月後の 1994年 3月 にはシリコンを

除去した。その後,約 2年経過しているが,経過良好で,網

脈絡膜萎縮は認めるものの,網膜剥離の再発 はな く(図

4),右眼管理を含めて観察を継続中である。1996年 3月

現在の左眼視力は(0.09× Sph+5.OD)と なっている。

III 考  按

1952年,Kniestの は低身長,関節の膨隆,特異な顔貌な

ど骨格の異常を特徴 とする症例を報告した。その後,Sig―

gersら 8)や Sprangerら 9)が 同様の特徴を持つ症例 を経

験し,Kniest syndromeあ るいはKniest diseaseと して

報告して以来,い くつかの報告がなされている。Kniest

dysplasiaの全身的特徴は,① 低身長,② 胸椎後彎・腰椎

前彎,③ 鼻根部の低い丸顔 といった特異な顔貌,④ 相対

的に大きい頭蓋,⑤ 関節の膨隆と可動制限,⑥ 口蓋裂,⑦

難聴 。中耳炎,③ 骨 X線所見(楔状の椎骨,骨盤低形成,

短く骨端部が亜鈴状の長管骨)な どで,さ らに,こ れらの

全身所見に加えて多彩な眼症状を呈する。Maumenee

ら3)は Kniest dysplasia 7例 についての詳しい眼所見を

報告し,① 眼球突出,② 中等度から高度の近視,③ 白内

障,④ 水晶体偏位,⑤ 眼角解離,⑥ 硝子体変性・融解,⑦

網膜格子状変性,③ 網膜剥離などをその特徴としてい

る。

本例では,上記にあげた特徴のうち,口蓋裂 を除 くすべ
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ての全身所見を認め,眼所見としては強度近視,自 内障,

硝子体変性 。融解,網膜格子状変性,網膜剥離を認めてい

る。Kniest dysplasiaに おける眼合併症のうち,最 も視力

予後不良なものとして網膜象1離 があげられる.Kniest

dysplasiaに 発症 した網膜剥離に対する治療 としては,

極初期の網膜剥離に対する強膜内陥術 。網膜冷凍凝固術

施行の報告が 1例あるのみで3),高 度な網膜剥離に対 し

ては手術適応とすらならずにそのまま眼球務に至ってい

る症 例 が多 ぃ3)～ 5)。 きわ めて難 治 性 で あ るKniest

dysplasiaの網膜剥離 に対 し,硝子体手術適応の是非を

問う指摘はこれまでにもなされてきた4)5)が
,我々の知る

限 り実際に硝子体手術が施行されたという報告はない。

今回我々は,強膜内陥術や網膜冷凍凝固術 といった従来

の術式では網膜の復位は困難であろうと思われる本例に

対 し,硝子体手術 とシリコンタンポナーデを施行して良

好な結果を得たので,そ の妥当性につき考察したい。

Kniest dysplasiaに 網膜剥離が起こりやすい主な要因

として,当 然網膜裂孔の存在と変性硝子体の牽引があげ

られる.Maumeneeら 3)は網膜剥離が生 じる要因 として

網膜裂孔の存在を指摘 し,網膜剥離を認めた 4例のうち,

網膜を透見できた 3例に鋸状縁での網膜離断,巨大裂孔,

多数の小孔を認めた と報告している。本症例では術中に

検索 したが,明 らかな網膜裂孔は確認できなかった.た

だ,こ のような剥離では確認できないまでもごく小さな

裂孔が存在する可能性は否定できないため,輪状締結術

を施行 しておいた。

網膜裂孔の存在以上に,硝子体の変性 。融解が Kniest

dysplasiaの網膜剥離 を難治なものとしている要因 と思

われる。Kniest dysplasiaを はじめとする Stickler syn―

drOrne,spOndy10epiphyseal dysplasia congenitaな どθ:)

骨格の異常を伴う結合織疾患では,高頻度に硝子体の融

解・変性を認めるが5),こ れら結合織疾患の病態はII型

コラーゲンをコー ドする遺伝子 COL2 Alの突然変異

によるII型 コラーゲ ンの異常に基づ くとの報告
9)が あ

り,II型 コラーゲンを主に含む硝子体でのコラーダン線

維の異常が硝子体変性 。融解の原因になっていると考え

られている10)H)。 さ らに,Maumenee5)は Kniest dyspla―

siaを 含むこれら結合織疾患では,硝子体変性の増強か

ら牽引による網膜剥離を引き起こすとし,こ の硝子体牽

引が網膜剥離手術の成功率を低下させているとする報告

をしている。本例では術前の超音波 Bモ ー ド検査で高度

な胞状網膜剥離の所見があり,7歳の小児のこのような

胞状剥離の所見は高度の硝子体融解の存在を示唆してい

たが,実際の硝子体手術で硝子体融解 と変性硝子体によ

る網膜牽引が確認 された。これらのことからも,従来の

バックルによる網膜剥離治療が無効であった原因は,変

性硝子体による高度の網膜牽引の存在 と考えられる。し

たがって,直接牽引解除が可能である硝子体手術の適応

は極めて有効,かつ妥当な選択であったと考えられる。
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今回我々は,硝子体手術 と同時にシリコンオイルによ

るタンポナーデを施行した.こ れは,本例では特に網脈絡

膜萎縮が強いため,剥離網膜 を十分に接着 し光凝固によ

る癒着が完成するまで長期間にわたり網膜を接着させる

必要があると考えたからである。通常,硝子体タンポナー

デ物質 として SF6や C3F8な どのガスが有用かつ簡便で

あるが,厳格な体位制限が要求される。ところが,本例は

7歳の小児であるため厳格な体位制限を強いることは不

可能であると判断し,今回は体位制限が比較的緩やかで,

タンポナーデ効果を長期間持続できるシリコンオイルを

タンポナーゼ物質として選択 し,良好な効果を得ること

ができた。

これまで難治 とされてきた Kniest dysplasiaに 伴う

網膜剥離の治療法として,硝子体変性,網膜牽引,網脈絡

膜萎縮,小児での硝子体タンポナーデの観点から,硝子体

手術およびシリコンタンポナーデは有効な治療手段であ

り,網膜剥離を伴うKniest dysplasia患 者の視力予後改

善に新たな活路を見出すものと思われる。
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