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Purpose：To report the ocular features of a father

and son with central areolar choroidal dystrophy

(CACD) who had similar fundus appearance.

Case：Case 1. A 37-year-old man noticed impair-

ment of his vision since several months prior to his

visit to our hospital. His corrected visual acuity was

0.6 OD and 1.0 OS. Well demarcated chorioretinal

atrophy with a width of 2〜3 disc diameters in the

macular area was observed in both ocular fundi.

Optical coherence tomography(OCT) at the chorioret-

inal atrophy areas showed thinning of retinal

thickness with a disappearance of a line correspond-

ing to the outer segment of the photoreceptor cells,

but thickening of a line of the retinal pigment

epithelium. Electroretinogram(ERG) and electroocu-

logram(EOG) showed deteriorated responses. Case 2

was a 67-year-old man, the father of patient 1. His

corrected visual acuity was 0.1 OD and 0.2 p OS.

Fundus appearance was similar to that of case 1. His

ERG and EOG also showed similar impaired respons-

es. His OCT also showed findings similar to those of

case 1, but the retina was thinner than in case 1 in the

chorioretinal atrophy area.

Discussion：The rest of the retina outside the

chorioretinal atrophy area in these CACD patients

also seemed to be damaged because both the ERG and

EOG showed damage.These two cases revealed that a

CACD patient could maintain relatively good visual

acuity, even though the chorioretinal atrophy had

involved the foveal area, and also indications were

that retinal functions had been damaged.

Nippon Ganka Gakkai Zasshi(J Jpn Ophthalmol Soc

112：688―694, 2008)
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Abstract

The Ocular Features in a Father and a Son with Central Areolar Choroidal Dystrophy

目 的：ほぼ同様の眼底所見を呈した中心性輪紋状脈

絡膜ジストロフィ(CACD)の父子例の特徴について報告

する．

症 例：症例 1，37歳男性．数か月前からの視力低下

のため当院を受診した．矯正視力，右(0.6)，左(1.0)．

黄斑部中央部に境界明瞭な 2〜3乳頭径の網脈絡膜萎縮

巣があり，光干渉断層計(OCT)で病巣部の網膜の菲薄

化と視細胞外節に相当するラインの消失，網膜色素上皮

に相当するラインの肥厚がみられた．網膜電図(ERG)，

眼球電図(EOG)ともに障害されていた．症例 2，67歳

男性，症例 1の父．矯正視力，右(0.1)，左(0.2 p)．症

例 1と同様な眼底所見で，ERGや EOGも同程度の障

害で，OCTも同様の所見であったが，網膜の菲薄化は

症例 1より重度であった．

考 按：中心窩に萎縮病巣がある場合でも，病期によ

り視力が比較的保たれている場合があることが明らかに

なった．(日眼会誌 112：688―694，2008)

キーワード：中心性輪紋状脈絡膜ジストロフィ，光干渉

断層計，網膜電図，眼球電図
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要 約

中心性輪紋状脈絡膜ジストロフィの親子例



Ⅰ 緒 言

中心性輪紋状脈絡膜ジストロフィ(central areolar cho-

roidal dystrophy：CACD)は比較的まれな黄斑ジストロ

フィであり，常染色体優性や常染色体劣性の遺伝形式を

示す疾患であるが，弧発例もあるとされている1)〜23)
．病

巣部の網膜色素上皮か脈絡膜毛細血管板から障害が始ま

るとされ，黄斑部の網膜色素上皮と脈絡膜毛細血管板の

萎縮を来すものの，病変部の脈絡膜中大血管は障害され

ないことが特徴とされる1)〜23)
．今回，我々はほぼ同様の

眼底所見を呈する CACD の親子例を経験したので，そ

の特徴について報告する．

Ⅱ 症 例

症例 1：37 歳男性．

主 訴：視力低下．

現病歴：数か月前からコンピュータ操作中に視力低下

するため高槻病院眼科を受診した．眼底所見より黄斑ジ

ストロフィが疑われ，精査・加療目的で大阪医科大学眼

科(以下当院)を紹介受診した．

既往歴：特記事項なし．

家族歴：父が 30 歳頃より視力不良．
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図 1 眼底写真．

A：症例 1，B：症例 2．症例 1，症例 2ともに黄斑部に境界明瞭な約 2〜3乳頭径の網脈絡膜萎縮巣を認めた．
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図 2 光干渉断層計(OCT)による萎縮巣部の網膜断層図．

A：症例 1，B：症例 2．症例 1，症例 2 ともに病巣部に

一致して網膜の菲薄化を認め，症例 2は症例 1より網膜

が菲薄化していた．また，症例 1，症例 2 ともに周辺部

の正常網膜に相当する部位では視細胞外節に相当するラ

インが不連続ながらあったのに対し，病巣部の網膜は菲

薄化し，菲薄化した網膜よりやや大きい領域で視細胞外

節に相当するラインは消失し，網膜色素上皮に相当する

赤いラインの肥厚がみられた．



初診時検査所見：視力，右 0.04(0.6×−5.0 D cyl(

)

−1.5 D Ax 170°)，左 0.04(1.0×−4.5 D cyl−1.5 D(

)

Ax 175°)．黄斑部に境界明瞭な 2〜3乳頭径の網脈絡膜

萎縮巣があった(図 1 A)．光干渉断層計(optical coher-

ence tomography：OCT)では病巣部に一致して網膜が

菲薄化していた．また，周辺部の正常網膜に相当する部

位では視細胞外節に相当するラインが不連続ながらあっ

たのに対し，病巣部では，菲薄化した網膜よりやや大き

い領域で視細胞外節に相当するラインが消失し，一方で

網膜色素上皮層に相当する赤いラインの肥厚がみられた

(図 2 A)．Goldmann 視野検査で中心部に絶対暗点が

あった(図 3 A)．網膜電図(electroretinogram：ERG)で

は混合反応，錐体系，杆体系ともに，正常の 50％程度

まで振幅が減弱していた(図 4)．眼球電図(electrooculo-

gram：EOG)では Arden 比が右 1.38，左 1.64 と不良

であった(図 5 A，当院の正常値下限 1.8)．Scanning las-

er ophthalmoscope(SLO)にて萎縮部内に不安定な固視

点が確認できた(図 6 A)．

症例 2：67 歳男性，症例 1の父．

現病歴：30 歳頃より両眼の視力低下を自覚し次第に

増悪していたが，当時に受診した病院で，十分な説明が

なされないままに多数の検査を勧められたため医療不信

となり，その後眼科受診をしていなかった．今回，息子

の視力低下の原因精査のため，当院眼科を受診した．

初診時所見：視力，右 0.06(0.1×−4.25 D cyl−(

)

0.5 D Ax 90°)，左 0.15(0.2 p×−2.75 D cyl−0.5 D(

)

Ax 90°)．黄斑部に境界明瞭な約 3乳頭径の網脈絡膜萎

縮巣があった(図 1 B)．OCT では病巣部に一致して症

例 1より重度に網膜が菲薄化していた．また，症例 1と

同様に周辺部の正常網膜に相当する部位では視細胞外節

に相当するラインが不連続ながらあったのに対し，病巣

部の菲薄化した網膜では，より広い領域で視細胞外節に

相当するラインが消失し，網膜色素上皮に相当する赤い

ラインの肥厚がみられた(図 2 B)．Goldmann 視野検査

で中心部に絶対暗点がみられた(図 3 B)．ERGでは混合

反応，錐体系，杆体系ともに，正常の 50％程度まで振

幅が減弱していた(図 4)．EOG では Arden 比が右

1.56，左 1.60 と不良であった(図 5 B)．SLO にて萎縮

部右側に安定した偏心固視を確認した(図 6 B)．

なお，蛍光眼底造影検査は同意が得られず，2 症例と

も施行していない．

Ⅲ 考 按

CACD と鑑別を要する疾患として，錐体ジストロ

フィや Stargardt 病があげられる12)19)
．脈絡膜血管萎縮

を伴う錐体ジストロフィとは検眼鏡的に鑑別が困難な場

合もあるが，錐体 ERGの反応があり，他の杆体系や混

合 ERGと同程度の障害であったことより鑑別できた．

一方，後極部に病変が限局している Stargardt 病のⅠ型

との鑑別は蛍光眼底造影で dark choroid を否定するこ
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図 3 Goldmann視野．

A：症例 1，B：症例 2．症例 1，症例 2ともに中心部の萎縮巣に一致する部位に絶対暗点を認めた．



とが最も確実であるが，今回は施行していない．しか

し，Stargardt 病で本症例のような境界明瞭な脈絡膜萎

縮を来すことは少なく，後極部に限局した Stargardt 病

の ERGや EOGは一般に正常であるとされている24)
．

このため，初期の CACD ならば Stargardt 病のⅠ型と

の鑑別は困難であるが，進行した今回の 2例は，蛍光眼

底造影を行わなくとも CACD と確定診断できると考え

た．また，症例 1には兄弟がなく，今回の 2症例以外の

親族の精査を行うことはできなかったが，他に視力障害

の自覚があるものはなく，CACD を発症していないも
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図 4 網膜電図(ERG)．

左側：正常反応．中央：症例 1．右側：症例 2．ERGでは症例 1，症例 2 ともに混合反応(Standard flash，

Bright flash)，錐体系(Photopic，Flicker)，杆体系(Scotopic)ともに，正常の 50％程度まで振幅が減弱して

いた．測定は International Society for Clinical Electrophysiology of Vision 基準による．ただし，Bright

flash は Standard flash の 10倍の輝度で刺激した．



のと考えられ，常染色体優性遺伝形式が最も妥当と考え

られた．

OCT では周辺部の正常網膜に相当する部位では視細

胞外節に相当するラインが不連続ながら存在するのに対

し，病巣部の視細胞外節に相当するラインは，ほとんど

消失していた．これまでの CACD の病理組織所見の報

告でも病巣部の視細胞層の消失が指摘されており25)26)
，

これに一致する所見と考えられた．この視細胞外節に相
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図 5 眼球電図(EOG)．

A：症例 1，B：症例 2．症例 1，症例 2ともに当院の正常値 1.8 以上に対し，Arden 比が不良であった．ま

た，症例 1では全体に低電位となっていた． ● ：右眼， × ：左眼．
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図 6 固視点．

A：症例 1，B：症例 2．Scanning laser ophthalmoscope にて固視点を確認した．症例 1 は萎縮部内に不安

定な固視点があったが，症例 2は萎縮部右側に安定した偏心固視が確認できた．



当するラインは，萎縮巣で重度に菲薄化している部位を

超えて，より広い範囲で消失しており，視細胞の障害と

網膜厚が重度に菲薄化する範囲は，必ずしも一致しない

可能性が考えられた．また，病巣部では，網膜色素上皮

に相当するラインの肥厚がみられた．これまでの CACD

の病理組織所見の報告では網膜色素上皮の萎縮が示され

ているため25)26)
，網膜の菲薄化に伴うアーチファクトで

ある可能性が考えられる．しかし，脈絡膜に線維増殖が

あったとする報告もあるため26)
，網膜色素上皮の外側の

脈絡膜での線維増殖のためにラインが肥厚した可能性も

あると考えられる．肥厚の原因については症例の蓄積が

必要と思われる．

近年，CACD の病因となる遺伝子変異が次々に明ら

かになっている13)16)〜18)22)
．CACD の原因遺伝子の最初

／の報告は，ペリフェリン／RDS遺伝子の 172番目のアミ

ノ酸残基であるアルギニンのトリプトファンやグルタミ

ンへの置換(Arg172Trp，Arg172Gln)であり13)
，その

／後，CACDの原因遺伝子としてペリフェリン／RDS遺伝

子の 142番目，172番目，195番目のアミノ酸残基であ

るアルギニンの変異が報告されている16)〜18)22)
．近年で

は，常染色体優性遺伝形式の CACD の原因遺伝子とし

／てペリフェリン／RDS遺伝子は代表的なものとなってお

り，日本人家系でもコドン 172 や 195 の変異を持つ家系

が報告されている16)22)
．

CACD は検眼鏡的に黄斑部に境界明瞭な網脈絡膜萎

縮を来すため，網膜の異常は黄斑部に限局するような印

象があるが，今回の 2 症例とも，萎縮病巣は 2〜3乳頭

径であるにもかかわらず，全視野 ERGや EOGが障害

されていた．また，今回の 2症例は常染色体優性遺伝形

／式と考えられ，ペリフェリン／RDS遺伝子変異を持って

／いる可能性が考えられる．ペリフェリン／RDS遺伝子は

桿体と錐体の両者に発現するため，この遺伝子変異によ

り，網脈絡膜萎縮巣部だけでなく，全網膜に異常を来す

可能性が考えられる．これまでにも，多局所 ERGで網

脈絡膜萎縮病巣部以外にも障害あるとする報告があるた

め23)
，今回の 2 症例も含め，CACD には萎縮病巣以外

の網膜にも機能障害がある症例が存在する可能性が考え

られた．一方，CACD と ERGの報告としては，全視野

ERGは正常とするもの3)〜6)10)11)と，全視野 ERGが異常

とするもの2)9)12)〜15)19)20)
，正常な場合と異常な場合がある

とするもの8)21)とがあり，一定した結論は得られていな

い．これらの違いは病期や測定機器の性能の差によるも

のと考えられる．Krill7)による CACDの病期分類による

と，Ⅰ期は傍中心窩の網膜色素上皮にわずかな変化があ

り，Ⅱ期は中心窩を取り囲むように輪状の網膜色素上皮

のまだらな変化があり，Ⅲ期は脈絡膜血管板の萎縮を伴

うものの，中心窩病変はなく，Ⅳ期はⅢ期の所見に中心

窩病変を伴うものとしている．したがって，今回の異常

な ERG を呈した 2 症例はⅣ期と考えられる．Ⅳ期の

CACD でも ERG が正常と報告されている場合もある

が，大家族での検討では，病期の進行に伴い ERG，

EOGや視力が障害されており21)
，CACD の発病初期で

は ERGは正常であるものの，次第に異常な反応となる

ものと考えられる．また，今回の症例はともにⅣ期で

あったが，同じⅣ期であっても，比較的若年の間は萎縮

巣内の比較的健常な部位で固視可能な時期があり，進行

に伴って網脈絡膜が菲薄化し，視力も低下すると考えら

れた．

症例 1 は視力良好であるのにもかかわらず，Gold-

mann 視野検査で中心部に絶対暗点を認めた．これは

SLO による固視の確認(図 6 A)で示されたように，萎

縮巣部内に固視可能な部位が残存し，その部位での視力

は良好であるが，固視はきわめて不安定であるため，絶

対暗点部内の微細な残存視野の検出が Goldmann 視野検

査ではできなかったためと考えられた．

CACD は進行性の疾患であるため，今後，症例 1 は

症例 2程度まで視機能が悪化することが予想される．偏

心固視が確立していないと，中心暗点があっても中心窩

に固視を誘導してしまうため，視力低下時には現在の萎

縮巣の内部での固視を，症例 2のように偏心固視に変更

することが必要になると思われる．今後，その獲得を手

助けするロービジョンケアなどを考慮することが必要と

考えられた．実際には，固視点を中心窩に誘導してし

まっても，小さな衝動性眼球運動を繰り返し固視をずら

すことによって，視力が改善する点があることに気付く

よう誘導することが重要と考えられる．一般には偏心固

視点として上方か斜め上方に暗点がくる位置が多いが，

症例 2 のように偏心固視点が横にある場合もある．今

後，視力低下と中心暗点の自覚が悪化した場合には，速

やかに受診をしてもらい，有用な偏心固視点の検索を行

い，そこでの固視ができるように訓練することが有用と

考えられた．
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