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7か月間に名古屋市立大学病院眼科を受診 した第一次

硝子体過形成遺残 (PHPV)の 4例 を報告 した。年齢は生

後 3～ 8か月 (平均 4.8か月),性別は男児 2例 ,女 児 2

例,罹患眼は片眼性 3例 ,両眼性 1例であった。症例 1で

は左眼視神経乳頭から水晶体後面に連なる白色索状物,

症例 2では右眼白色瞳孔,左眼角膜中央部の混濁 と磁気

共鳴画像 (MRI)で両眼漏斗状網膜全剥離,症例 3では左

眼視神経乳頭から水晶体後面へ連続する網膜装,症例 4

では右眼毛様突起の延長,自 色瞳孔 とMRIで漏斗状網

膜全剥離がみられた.2例 3眼は小眼球であった。合併眼
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異常は,後部胎生環が 1例 2眼,強角膜症が 2例 4眼 ,虹

彩実質低形成および乳頭周囲ぶどう腫が各 1眼に認めら

れた。全身的に くも膜嚢胞,合指症,小頭症,心奇形,肺動

脈閉鎖症,無牌症などの合併症がみられた。PHPVでは

神経堤細胞の発生異常に基づ く眼および全身の合併異常

の存在に留意することが重要である。(日 眼会誌 101:
826-831,1997)
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Abstract
We evaluated four cases of persistent hyperplastic

primary vitreous (PHPV) encountered at Nagoya
City University Hospital in 1995. PHPV was seen

unilaterally in three cases and bilaterally in one. The
series comprised two males and two females, rang-
ing in age from three to eight months, with an
average of 4.8 months. Case I had a white strand
running from the optic disc to the posterior surface
of the lens in the left eye. Case 2 showed leukocoria
in the right eye and central corneal opacity in the
Ieft. Magnetic resonance imaging (MRI) revealed

total retinal detachment in both eyes. Case 3 ex-
hibited retinal folds running from the optic disc to
the posterior surface of the lens in the left eye. Case

4 showed elongation of the ciliary processes and
leukocoria in the right eye. Ipsilateral total retinal
detachment was seen in MRI. Three eves of two

cases were microphthalmic. Associated ocular
anomalies included posterior embryotoxon, sclero-
cornea, hypoplasia of the iris stroma and peripapil-
lary staphyloma. There were accompanying sys-

temic anomalies such as arachnoidal cyst,
syndactyly, microcephalus, heart anomalies, pulmo-
nary atresia and asplenia. Patients with PHPY
should be carefully examined for the possible pres-

ence of other ocular and systemic anomalies caused

by neural crest disorders. (J Jpn Ophthalmol Soc

101 : 826-831, 1997)
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I緒  言

1955年 ,Reesel)は 硝子体動脈や前毛様体血管の遺残に

より発生する硝子体の形成異常を第一次硝子体過形成遺

残 (persistent hyperplastic pri11lary vitreous,PIIPV)

と命名 した。PHPVは 多彩な臨床像をとり,さ まざまな
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眼異常および全身異常 を合併することがある2)3).ま た,

発生学的にPHPVは ,硝子体原基を形成する神経堤細

胞が硝子体腔内に過剰 に侵入することにより成立す

る2)4)5)と 考えられている。

最近,多彩な眼異常および全身異常を合併 した PHPV
の 4例を経験したので,神経堤細胞 との関連で発生学的

に考察を加えて報告する。

II 症  例

対象は,1995年 2月 か ら同年 8月 までの間に名古屋市

立大学病院眼科を受診 しPHPVと 診断 された 4例で,

初診時年齢 は生後 3か 月か ら 8か月 (平均 4.8か 月),性

別は男児 2例,女児 2例 ,罹患眼は片眼性 3例 ,両眼性 1

例であった .

1.症例 1

患 児 :生後 4か月,女児 .

初 診 :1995年 2月 28日 .

主 訴 :左眼瞳孔領に白いものがある。

既往歴 :在胎週数 40週 ,出生体重 2,780g。

家族歴 :特記することはない.

現病歴 :生後 3か 月頃,母親が左眼瞳孔領 に白いもの

があることに気づいて当科を受診 した。

検 査 所 見 :Preferentia1 looking(PL)法 に よる視力

(PL視 力)は 右眼 0.05,左 眼 0.05,眼 圧 は両 眼 とも 16

mmHg,角 膜径 は両眼 とも 10.Omm× 10.5mmであっ

た。右眼に特記する異常はなかったが,左眼には視神経乳

頭か ら水晶体後面に連続する自色索状物が認 められた

(図 1)。 眼軸長は右眼 19_l mm,左 眼 18.9 mm,網膜電

図 (ERG)は両眼 とも正常型であった。以上 の所見から,

左眼 PHPVと 診断 した。小児科学的には全身 に異常 は

みられなかったが,合併する頭蓋内奇形の検索のために

当科で行 った頭部コンピュータ断層撮影 (CT)検査で,左

中頭蓋富にくも膜嚢胞が発見 された (図 2)。

兄弟はな く,両親に対 して行った家族検査では,特記す

る異常 はみられなかった。

2.症例 2

患 児 :生後 3か月,男児。

初 診 :1995年 4月 25日 .

主 訴 :左眼角膜混濁 .

既往歴 :在胎週数 39週 ,出 生体重 3,050g.

家族歴 :特記することはない。

現病歴 :生後 1か 月頃,母親が左眼角膜混濁 に気づい

て当科を受診 した。

検査所 見 :PL視 力は両眼 とも0.005以 下,眼 圧 は両

眼とも 15 mmHg,角膜径は右眼 8.5mm× 9.5 mlll,左 眼

8.5mm× 9.O nlm,両 眼 に強角膜症,後部胎生環がみら

れた。右眼の虹彩実質は低形成で,水 晶体後面 に血管を

伴った自色組織が認められた (図 3).左眼の角膜中央部

は混濁 し,後面は非薄化 しており(図 4),両眼 とも眼底は
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透見不能であった。眼軸長 は右眼 14.4mm,左 眼 14.8

mmであり,両眼 とも馬 |〔;鳥
6)の 小眼球の診断基準に該当

し,小眼球と診断した.ERGは両眼とも消失型を示した。

頭部単純 X線および超音波検査では,左眼に腫瘤性病変

や石灰化は認められなかった。頭部磁気共鳴画像 (MRI)

Tl強調画像 (図 5)で は,両眼 とも視神経乳頭から漏斗

状の網膜全剥離がみられ,硝子体腔は正常よりやや高信

号で,網膜下液に相当する部分は高信号を呈していた。

以上から,両眼小眼球,強 角膜症,後部胎生環および

PHPV,右眼虹彩実質低形成,左眼 Peters奇 形 と診断し

た。

1歳 10か月の姉および両親には,眼科的に特記する異

常はみられなかった。

3.症例 3

患 児 :生後 4か月,女児 .

初 診 :1995年 4月 27日 .

主 訴 :全身多発奇形の眼科的精査。

既往歴 :在胎週数 41週 ,出 生体重 2,320g。 出生時か

ら小頭症および合指症・裂手 。裂足などの四肢異常があ

り,当院小児科へ通院している。

家族歴 :特記することはない。

現病歴 :通院中の当院小児科から全身多発奇形に対す

る眼科的精査のため,当科へ紹介された。

検査所見 :PL視力は右眼 0.05,左 眼 0.005以下,眼圧

は右眼 17 mmHg,左 眼 19 mmHg,角 膜径 は両眼 とも

10.Omm× 10.Ommで ,右眼に特記する異常はなかった

が,左眼の水晶体耳側後面に自色組織があり(図 6),視神

経乳頭からこの自色組織へ連続する網膜装がみられた

(図 7).眼軸長 は右眼 17.5mm,左眼 17.2mmで,ERG
は右眼正常型であったが,左眼は瞼裂幅が狭 く測定不能

であった。頭部単純 X線,超音波および頭部 CT検査で

は,左眼に明らかな石灰化は認められなかった。

以上から,左眼 PHPVと 診断 した。生後 10か 月頃か

ら左眼視神経乳頭部が陥凹して乳頭周囲ぶ どう腫 とな

り,陥凹の進行 とともに網膜剥離が増強した (図 8).

2歳 4か月の兄および両親には,眼科的に特記する異

常は認められなかった。

4.症例 4

患 児 :生後 8か月,男児.

初 診 :1995年 8月 22日 .

主 訴 :右眼瞳孔の自濁。

既往歴 :在胎週数 40週 ,出生体重 2,820g.単 心房,単

心室,肺動脈閉鎖症,無牌症 と診断され,当 院小児科へ通

院している。

家族歴 :特記することはない。

現病歴 :生後 6か月頃,母親が右眼瞳孔領が自いこと

に気づいたため,近医を受診 したところ,網膜芽細胞腫が

疑われ,当科へ紹介された。

検査所見 :PL視力は右眼 0.005以下,左眼 0.075,眼
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図 1 症例 1:左眼眼底写真 .

視神経乳頭は自色組織で覆われ,索状物が水晶体後面

まで連なっている。

図 2 症例 1:頭部コンピュータ断層撮影 (CT)写真 .

左中頭蓋富に低吸収域の くも膜嚢胞 (矢印)がみられ

る.

日眼会誌 101巻  10号

図4 症例 2:左眼前眼部写真 .

角膜中央部が混濁している。

図 5 症例 2:頭部磁気共鳴画像(MRI)写真 (Tl強

調画像,水平断)。

両眼とも漏斗状網膜剥離がみられる。

図6 症例 3:左眼前眼部写真 .

水晶体の耳側後面に自色組織が観察される.

圧 は右眼 17 mmHg,左 眼 16 mmHg,角 膜径 は右眼 8.5

mm× 8.5mm,左眼 10.5mm× 10.5mmで,両眼に強角

膜症がみられた。右眼では水晶体後面に血管を伴った自

色組織が透見され,全周にわたって毛様突起が延長して

いた (図 9).左眼には特記する異常はみられなかった。

図 3 症例 2:右眼前眼部写真。

虹彩は色調が薄 く,水晶体後面 に血管を伴った白色組

織がみられる。
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図 10症例 4:頭 部 MRI写 真 (Tl強 調 画 像,水 平

断 )。

右眼は小眼球で,漏斗状の網膜剥離がみられる。

図 11 症例 4:頭部 MRI写真 (T2強調画像,右眼視

神経を中心とした矢状断 )。

硝子体腔は正常よりやや高信号で,網膜下液に相当

する部分は高信号を呈している。

10)お よび T2強調画像 (図 11)で ,右 眼に視神経乳頭か

ら漏斗状の網膜剥離が認められ,Tl,T2強調画像 とも

に硝子体腔はやや高信号,網膜下液に相当する部分は高

信号を呈していた。

以上から,両眼強角膜症,右眼小眼球および PHPVと

診断した。

2歳 4か月の兄および両親には,眼科的に特記する異

常はみられなかった。

今回の 4例 に合併 した眼および全身異常を表 1に 示

す。全例,染色体は正常核型で,血液生化学的に特記する

異常はなかった。

図7 症例 3:左眼眼底写真.

視神経乳頭から耳側へ連続する網膜嚢がみられる。

図 8 症例 3:左眼眼底写真 (生後 10か月)。

乳頭部が深 く陥凹 し,乳頭周囲ぶどう腫の像を呈 して

いる。

図 9 症例 4:右眼前眼部写真 .

水晶体後面には血管 を伴った自色組織が観察され,全

周にわたって毛様突起が延長している.

ERGは 右眼消失型,左 眼正常型,眼 軸長 は右眼 15.1

mm,左 眼 20.2mmで,左 右差がみられた。頭部単純 X
線,超音波および頭部 CT検査では,右眼に明らかな腫瘤

性病変や石灰化はなかった。頭部 MRI Tl強調画像 (図
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表 1 合併異常

合併眼異常 合併全身異常

くも膜嚢胞

小眼球,後部胎生環,Peters
奇形,強角膜症,虹彩実質低
形成

症例 3 鎌状網膜剥離,乳頭周囲ぶ 小頭症,合指症,裂手,裂足
どう腫

症例 4 小眼球,強角膜症,毛様突起 小頭症,単 心房,単 心室,肺
延長           動脈閉鎖症,無牌症

III 考  按

PHPVの 臨床的分類 をPruettら 7)は
,Reesel)の 報告

したものを前部型 とし,従来報告 されていた先天網膜

装8),先天鎌状象」離
9)も PHPVと 同一疾患と考え,こ れ ら

を後部型と位置づけ,さ らに両者の中間型の存在を示唆

した。超音波検査,CTお よび MRIな どの画像診断の進

歩により,従来前部型 とされているものの 37.5%に 中間

型が存在すること1°)が指摘されている。Pruettら 7)の 分

類では大部分が中間型に相当し,臨床的な実用性に乏 し

いとの考えから,植村
H)は水晶体後部線維血管組織塊が

明らかに存在するものを前部型と位置づけ,こ の組織塊

が一側に偏位 してわずかに認めるかあるいは全 く認 め

ず,網膜装が主体であるものを後部型 と分類し,現在では

この分類が広く用いられている。この分類に従うと,今回

の 4例のうち,片眼性の 2眼は後部型,他の片眼性の 1眼

と両眼性の 2眼の計 3眼は前部型に相当するものと考え

る。

PHPVは 通常 片 眼性 で,両 眼性 の割 合 は 10～ 33

%10)～
12)であり,両眼性例は後部型に多い10)n)と されてい

る。今回の症例では,4例中 1例だけが両眼性であった

が,こ の症例は上記のように前部型であった。

日常臨床では,PHPVと 家族性滲出性硝子体網膜症

(fan五 lial exudative vitreoretinopathy,FEヽ み:R)と (Di監

別が非常に重要である。PHPVは器官形成期に生ずるい

わゆる原発性硝子体形成異常
4)で あるのに対して,FEVR

は器官形成期以後の胎生末期に網膜血管が未熟な状態で

発育が停止したもの13)と 考えられてお り,続発性硝子体

形成異常
4)に

分類 される。家系内に典型的な所見を呈す

る症例が含まれている場合にはFEVRの 診断は比較的

容易であるが,家族検査が十分に行えなかったり,自 色瞳

孔や網膜装形成を示す症例では鑑別が困難で,さ らに

PHPVで も家族例 としての報告
14)15)が あるため,診断に

は詳細な眼科的検査,さ まざまな画像診断,徹底した家族

検査が必要である16).

今回の 4例にみられた合併眼異常を発生学的に考察す

ると,後部胎生環,Peters奇形および強角膜症は,先天緑

内障や Axenfeld― Rieger症 候群 とともに神経堤細胞の

遊走不全により成立する前眼部間葉異発生に含 まれ

る4)6),7)18)。 また,虹彩実質は神経堤細胞由来の組織である

日眼会誌 101巻  10号

こと15)か ら,両眼性の片眼にみられた虹彩実質低形成 も

神経堤細胞の遊走および増殖障害と考えられる。

また,片眼性の 1眼では,経過中眼圧は正常であった

が,乳頭周囲ぶどう腫が出現 し,そ の進行に伴い陥凹底に

向かって,網膜嚢を含む周囲の組織が引き込 まれて網膜

剥離が増悪した。乳頭周囲ぶどう腫の成立には,乳頭周囲

に限局した胎生裂の閉鎖不全が関与してお り,神経上皮

細胞 と神経堤細胞 との相互作用が障害されることによ

り,神経堤細胞由来の強膜が脆弱になると考えられてい

る4)。 したがって本症例において,通常の眼内圧でも生後

の眼球の発育 とともに脆弱 となった強膜が過剰 に伸展

し,乳頭部に陥凹が生じた可能性が考えられる。以上のよ

うに,合併眼異常の多 くは神経堤細胞の異常によるもの

であった。

PHPVは 小眼球を合併することがある1川 .植村
11)は

前部型の 50%,後部型の 1.9%に みられたと報告 してい

る。馬嶋6)は小眼球の発生病理学的分類で PHPVに よる

小眼球を硝子体起因性 と分類 し,前部型に小眼球の頻度

が高いのは,神経堤細胞が前方から遊走することが多い

ためと考察している。今回の症例でも,前部型である片眼

性の 1眼および両眼性の 2眼の計 3眼が小限球であっ

た。

次に,合併全身異常を発生学的に検討すると,髄膜,頭

頸部の骨・軟骨がいずれ も神経堤細胞由来であるこ

と19)～ 21)か ら,片眼性の 1例の くも膜嚢胞,他の片眼性の

2例の小頭症の成立に神経堤細胞の発生異常が関与して

いると考えられる。また,上記小頭症の 1例にみられた単

心房,単心室,肺動脈閉鎖症 はいずれも動脈幹円錐奇形

で,同奇形は頭頸部神経堤細胞の発生異常により成立す

ること22)が実験的に証明されている。以上のように,合併

全身異常 も合併眼異常 と同様,神経堤細胞の発生異常に

よるものが多かった。

B。 lande23)は 神経堤細胞の異常に基づく疾患を神経堤

細胞の異常が単一の臓器 に生 じた simple neurocris‐

topathy,多 臓器 に生 じた complex neurocristopathies

に分類 した。今回の症例のうち,両眼性の 1例 は sinlple

neurocristopathy,片 眼 性 の 3例 はcomplex neuro‐

cristopathiesに相当する。

片眼性の 1例 にみられた四肢異常は胎生 4週頃,肢芽

の出現以後の障害で発生 し24),無
牌症は胎生 5週頃,中胚

葉由来の背側間葉細胞から牌臓の原基が形成される際の

異常により発生する25)と いわれている。PHPVは 胎生 4

～ 8週に硝子体腔内に神経堤細胞が過剰に侵入すること

により発生すること2)4)か ら,四 肢異常および無牌症 と

PHPVの臨界期は一致していることになる。

以上のように,PHPVの 臨床像は多彩であ り,PHPV
では神経堤細胞の発生異常 と関連した眼および全身の合

併症を検索する必要がある。また,経過中乳頭周囲ぶどう

腫が進行 した片眼性の 1例のように,先天異常であって
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も生後にその臨床像が大 きく変化することがあるので,

長期にわた り十分な経過観察 を行 うべきである。

本論文の要旨は第21回 日本小児眼科学会で報告した.
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