
平成12年 2月 10日

要

背 景 :14番環状染色体症は,てんかん,発育発達の
障害,頸部顔面の形態異常を特徴とする稀な染色体異常

である。眼科領域では眼底黄斑部の黄白色斑,網膜周辺部

の色素沈着を合併する症例が報告されている。

症 例 :症例は,29歳女性である。生後 4か 月からて

んかん発作のため治療を受けていた.発育発達の障害,瞼

裂狭小,鼻根部平坦,大耳介,高口蓋,短頸がある.染色体

検査で,q32.3領域に切断部位をもつ 14番環状染色体

症が証明された。眼科的には,右眼-3.00D,左眼-1.50

Dの屈折異常があり,両眼に自内障がみられ,前嚢下に少
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数の点状の皮質の混濁があった。眼底黄斑部に顆粒状の

黄自色斑が,中間周辺部に小黄白色斑があった。

結 論 :従来,14番環状染色体症のうち,14q32.2付
近で切断されたものは眼底病変を伴うと報告されてき

た。本症例は 14番染色体 q32.3領域が切断され,眼底

病変を伴っていた。(日眼会誌 104:121-124,2000)

キーワード:14番環状染色体,網膜色素斑,てんかん,発

育発達の障害
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Abstract
Background : Ring 14 chromosome has been re- D), and yellow-white flecks in the macula and yel-

ported to be assoicated with mental retardation, cra- low-white spots in the mid-peripheral retina in both

niofacial dysmorphology, and epilepsy. Flecked and/ eyes were present.

or pigmented retina are also ocular manifestations Conclusions : To date, ophthalmic changes con-

ofthis disease. somitent to a breakpoint at 14q32.2 have been re-

Cqse z A 29-year-old female suffered from sei- ported. We report a case of ring 14 chromosome

zures and developmental and growth delay. Narrow with breakpoint at 14 q 32.3 which showed yellow

palpebral fissura, broad flat nose, large auricula, flecks in the macula and mid-peripheral retina.

high arched palate, and short neck were present. (J Jpn Ophthalmol Soc l04tl2l-124,2000)
Chromosomal analysis disclosed her ring 14 chromo-

some (p 11. 2 q 32, 3). Ophthalmologically, cortical Key words: Ring 14 chromosome, Retinal pigmenta-

cataract, refractive error (right-3.00 D, left-1. 50 tion, Epilepsy, Mental retardation

I緒  言

14番環状染色′体:症は Gilgenkrantzら
1)が 1971年に最

初に報告した稀な染色体異常で,薬剤抵抗性のてんかん,

発育発達の障害,小頭症,後頭扁平,両眼隔離,内眼角贅

皮,鼻根部平坦,低位で大きい耳介,高口蓋,短頸などの頸

部,顔面の形態異常を特徴とし,眼底異常,筋緊張の異常 ,

反復する上気道感染,脳室拡大などの合併が報告
2)～ 4)さ

れている。眼科領域では眼底黄斑部の黄白色斑,網膜周辺

部の色素沈着を合併する症例が報告
5)～ 7)さ れている。環

状染色体は長腕,短腕の両方で切断が起こり,末端が欠失

し,元の切断端同士ではなく長腕と短腕が接合すること

によって生じる。このため,表現型は短腕と長腕それぞれ

の欠失の特徴を合わせ持つ。14番環状染色体症の臨床症

状は 14q欠失症例とほぼ共通し,長腕の欠失によるもの

と考えられている.眼底病変は 14番染色体 q32.2領域

が欠失した場合に生じることが報告されている。我々は

眼底黄斑部にドルーゼン様の顆粒状の黄白色斑が,中間
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図 1 瞼裂狭小があり,鼻根部が平坦である.

図 2 白矢印は右眼の点状の自内障を示す.

周辺部に小黄白色斑がみられた,q32.3領域に切断部位

をもつ 14番環状染色体症の症例を経験した。

II 症  例

29歳 ,女性.正常妊娠,正常分娩。生後 4か月からてん

かん発作を生じ,内服治療を受けていた。発育発達の障害

があり(IQ≦ 35),外表奇形では瞼裂狭小,鼻根部平坦,大

耳介,高回蓋,短頸がみられた。てんかんは薬剤治療に対

し抵抗性で,学童期まで月 1回程度発作があり,その後自

然軽快し,19歳を最後に発作を生じていない。14番環状

染色体症の遺伝例が報告
8)～ 9)さ れているが,本症例は両

親ともに染色体異常はなく,家族歴はない。

29歳時に染色体検査で,14番環状染色体症を指摘され

た。眼位,眼球運動正常で,角膜,虹彩に異常はなかった.

右眼-3.00D,左 眼-1.50Dの屈折異常があり,裸眼視
力は右眼 0。 3,左眼 0.3,嬌正視力は右眼 0.8,左 眼 1.0で

あった。両眼に自内障があり,前嚢下に少数の点状の皮質

の混濁を生じていた。眼底検査で黄斑部にドルーゼン様

の顆粒状の黄白色斑が,中間周辺部にはこれよりやや大

きな黄白色斑があった。視神経乳頭,網膜血管などには異

常はなかった.末梢血の自血球を用いた染色体検査は
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図 3

上 :左眼底黄斑部にドルーゼン様の顆粒状の黄白色斑

が散在している(矢印).

下 :右眼中間周辺部にはこれよりやや大きな黄自色斑

がみられる(矢印).(1/4乳頭径大の自斑は人工産物)

mlos 46,XX,r(14)(p ll.2q32.3)/46,XX,dicr(14;14)

(p ll.2q32.3;p ll.2q32.3)/45,XX,-14で ,100細胞

中 94細胞で 46,XX,r(14)(p ll.2q32.3),4細 胞で 46,

XX,dic r(14;14)(p ll.2q32.3;p ll。 2q32.3),2細胞
では45,XX,-14であった。

III 考  按

14番環状染色体症の過去の報告
10)で は長腕の切断部

位は大部分が q32で ,一部が q24である。本症例では染

色体検査は,mos 46,XX,r(14)(p ll.2q32.3)た 5,XX,

-14/46,XX,dicr(14;14)(p ll.2q32.3;p ll.2q32.3)

であった。大部分の94細胞では,14番環状染色体がみら

れた。これ以外の4細胞は,46,XX,dic r(14;14)(p ll.2
q32.3;p ll.2q32.3)で ,細胞周期の中期から後期にか

けて2本の染色分体が交差し,分離する段階で両端に動

原体を持つ一本の大きな環状染色体となったと考えられ
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3つ のマーカー,α l― antitrypsin(PI),D14Sl,immuno―

globulin heavy chain(IGH)の 遺伝子座の位置関係を調

べ配列が cen― PI― D14Sl― IGHで あ り,14番環状染色体

症での長腕切断部位がそれぞれ PI― D14Sl間 ,D14Sl―
IGH間 であったと報告 している.D14Slは q32.2に ,

IGHは q32.3に 位置することが知 られている。このう

ち,Keyeuxら
12),Gilgenkrantzら 動の症例では眼底病

変がみられた。これらのことから,眼底病変の責任部位は

q32.2～ 32.3付近にあると考えられるが,確定にはより

詳細な検索が必要である。
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図 4 末梢血の自血球から得た高精度分染法による14
番染色体核型.

左が正常模式図.中央 :正常染色体,右 :環状染色体 ,

上 :r(14)(p ll.2q32.3),下 :dc r(14i14)(p ll.2q

32.3;p ll.2q32.3)

る。また,2細胞では45,XX,-14で細胞分裂の過程で環

状染色体が失われモノソミーとなったと推測される。本

症に典型的なてんかんは,すべての報告例にみられ,眼病

変を伴わない症例があることから,眼病変の遺伝子座は

14番染色体長腕のより近位端に存在すると考えられる.

本症はGilgenkranzら
l)が
最初に報告した染色体異常

でIseliusら "が初めて眼病変として黄斑部の大きさ
。

色調の異なる小円形の黄白色斑がみられたことを報告し

た.それ以降,大部分の症例では黄斑部の黄白色斑,周辺

部網膜の色素沈着などの眼底異常を伴うことが報告され

た。Howardら Ю)が 14番染色体 q32.3の 領域に切断部

位があり,眼病変を伴わない 1例 を報告し,以前に報告の

あった 17例 と比較して長腕の切断部位が q32.2よ り近

位端であれば,眼底病変を合併すると結論した。本症例は

より遠位端のD14q32.3領域に切断部位があり,眼底
には黄斑部に顆粒状の黄白色斑が,中 間周辺部に小黄白

色斑がみられた。今回みられた点状の自内障については,

以前の症例では報告はなかった。現在幾つかの 14q32

部分の異常が報告
n)さ れているが,Keyeuxら 12),Linsley

ら13)は分子生物学的手法を用いて,D14q32近傍にある
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