
日眼会誌 113 巻 10 号980

別刷請求先：589-8511 大阪狭山市大野東 377―2 近畿大学医学部眼科学教室 佐藤 崇

(平成 21 年 4 月 3 日受付，平成 21 年 5 月 27 日改訂受理) E-mail：sato_t@ganka.med.kindai.ac.jp

Reprint requests to： Takashi Sato, M. D. Department of Ophthalmology, Kinki University School of Medicine. 377-2

Ohno-Higashi, Osakasayama-shi 589-8511, Japan

(Received April 3, 2009 and accepted in revised form May 27, 2009)

Background：We report two cases of enhanced S-

cone syndrome(ESCS), one in a patient observed for

20 years since age 31 and the other in an elderly

patient with ESCS who underwent cataract surgery.

Case Report：Case 1. A 31-year-old man com-

plained of night blindness and decreased vision. At

the initial visit, his corrected visual acuity was 0.7

OD and 0.3 OS. Funduscopy revealed retinal degener-

ation near the vascular arcade and cystic change in

the macular area in both eyes. It was diagnosed as

ESCS by electroretinogram(ERG) findings. During a

20-year observation, the cystic change in the macular

area became ambiguous and pigmentation appeared

in the retinal degeneration region, Goldmann perime-

／try showed remarkable constriction of Ⅰ／4 isopter,

and ERG showed reduction of amplitude. At age 50,

his corrected visual acuity was 0.4 OD and 0.4 OS.

Case 2. A 78-year-old woman complained of night

blindness and decreased vision.At the initial visit, her

corrected visual acuity was 0.03 OD and 0.07 OS.

Advanced nuclear cataract was seen in both eyes, and

funduscopy revealed retinal degeneration near the

vascular arcade. It was diagnosed as ESCS by ERG

findings. Cataract surgery was done in both eyes, and

postoperative visual acuity was 0.3 OD and 0.2 OS,

and she has maintained the same visual acuity for two

years.

Conclusions：These cases indicate that retinal

function of patients with ESCS decreases gradually

after middle age, and that even if a cystic change in

the macular area becomes ambiguous, vision does not

improve. Some retinal function of ESCS patients can

be maintained into old age.

Nippon Ganka Gakkai Zasshi(J Jpn Ophthalmol Soc

113：980―990, 2009)
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Abstract

Long-term Observation of Two Cases of Enhanced S-cone Syndrome

背 景：Enhanced S-cone syndrome(ESCS)の 2 例

の臨床経過を報告する．1例は 31歳から 20年間経過を

みたもので，もう 1例は ESCSとしては最高齢で，白

内障手術を行い術後経過をみたものである．

症例 1：31歳の男性．幼少時からの夜盲と視力低下が

あった．初診時の矯正視力は右(0.7)，左 0.3(矯正不

能)で，眼底には血管アーケード付近の網膜変性と，黄

斑部の囊胞様変化を両眼に認めた．網膜電図(ERG)所

見より ESCSと診断された．43歳時には両眼の囊胞様

変化は不明瞭となり，網膜変性部に色素沈着が出現し

／た．視力は，50歳では右(0.4)，左(0.4)，視野は，Ⅰ／4

のイソプタが 20 年間に著しく狭窄した．ERG は，43

歳時と比較して 50歳時の flash ERGは振幅が半分程度

に減弱していた．

症例 2：78歳の女性．幼少時からの夜盲と視力低下が

あった．初診時の矯正視力は右(0.03)，左(0.07)，中間透

光体に進行した核白内障があり，両眼底の血管アーケー

ド付近に淡い網膜変性があった．ERG所見より ESCS

と診断された．両眼に白内障手術を施行したが，術後 2

年の矯正視力は右(0.3)，左(0.2)で，術直後から低下し

ていない．

結 論：ESCSは，中年以降には視機能が徐々に低下

し，黄斑部の囊胞様変化が不明瞭になっても視力は向上

しない．そして高齢になってもある程度の視機能は維持

しうる．(日眼会誌 113：980―990，2009)

キーワード：Enhanced S-cone syndrome，網膜変性，

網膜電図，視野，青錐体
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要 約

Enhanced S-cone syndrome の長期経過



Ⅰ 緒 言

Enhanced S-cone syndrome(ESCS)はMarmor により

最初に報告された夜盲性疾患の一種で1)
，青色に非常に

高い感度を示し，かつ青錐体系の網膜電図(electroreti-

nogram：ERG)が正常よりも振幅が著しく大きいことか

らこの名がつけられた2)3)
．

ESCS は，常染色体劣性遺伝を示す網膜変性疾患で，

眼底所見では黄斑部に囊胞様変化と血管アーケード付近

の網膜変性を認め，特異なERG 所見により診断される2)3)
．

ESCS は海外からは 50 例以上，本邦からは 7 例の症例

報告がある4)〜11)(表 1)．その進行は一般に緩徐であると

されるが，その長期経過についての報告は少ない7)8)12)
．

本論文では，31 歳から 20 年間経過をみた ESCS の 1

例と，ESCS としては最高齢で，白内障手術を行って術

後経過をみた 1例について，その臨床経過を報告し，過

去の報告と比較して考察した．

Ⅱ 症 例

症例 1：31 歳，男性．

主訴：夜盲，視力低下(両眼)．

初診日：1989 年 4 月 18 日．

現病歴：幼少時から夜盲と両眼の視力低下を自覚して

いた．近医で両眼の黄斑変性を指摘され，精査目的に当

院を紹介され受診した．

家族歴：夜盲症，視力障害者なし．

既往歴：特記すべきことなし．

初診時所見：視力は右 0.5(0.7×＋0.25 D cyl−0.5(
)

D Ax 135°)，左 0.3(矯正不能)，眼圧は右 14 mmHg，

左 14 mmHg であった．両眼の前眼部および中間透光体

に異常はなかった．眼底は，両眼の黄斑部に多胞性の囊

胞様変化と血管アーケード付近に網膜変性を認めた(図

1 a，b)．Goldmann 視野検査(Goldmann perimetery：

GP)では両眼に輪状暗点を認めた(図 2)．網膜電図(ER-

G)では，flash ERG の a波頂点潜時は著しく延長してお

り，flicker ERG は non-recordable であった(図 3)．

臨床経過：本症例は，網膜変性の一種として経過観察

された．初診から 12 年後の 2001 年に記録した flash E-

RG と flicker ERG は，初診時と同様の所見であった(図

3)．さらに記録した scotopic ERG は non-recordable で，

photopic ERG はほぼ消失していた(図 4)．これらのER-

G 所見より ESCS が疑われたため，色刺激による ERG

検査を行った13)(図 5)．その結果，黄色背景光下での青

色光刺激による ERG は正常より振幅が増大しており，

赤・緑色光刺激による ERG は non-recordable であった

(図 5，表 2)．これらの結果より，本症例は ESCS と診

断された．

視力は，初診時(31 歳)は右(0.7)，左 0.3(矯正不能)，

2001 年(43 歳)には右(0.4)，左(0.5 p)，2008 年(50 歳)
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右 左

初診時

1989年

（31歳時）

2001年

（43歳時）

2008年

（50歳時）

図 1 症例 1の眼底とフルオレセイン蛍光眼底造影検査の経過．

初診時(31 歳)には黄斑部に囊胞様変性がみられたが，次第に不明瞭になり，2001 年(43 歳)には非特異的黄

斑変性となった．一方，血管アーケード付近の網膜変性部には，次第に色素沈着が出現してきた．

(図の一部は，文献 31 より許可を得て転載のうえ改変)



には右(0.4)，左(0.4)と徐々に低下した．

眼底所見の経過を図 1 に示す．初診時(31 歳)にみら

れた黄斑部の囊胞様変化は次第に不明瞭になり，2001

年(43 歳)には非特異的黄斑変性となった．一方，血管

アーケード付近の網膜変性部には次第に色素沈着が出現

してきた(図 1 c)．2008 年(50 歳)には，色素沈着はさら

に増加した(図 1 e)．

フルオレセイン蛍光眼底造影検査(fluorescein fundus

angiography：FA)では，2001 年(43 歳)には，黄斑部

に異常所見を認めず，血管アーケード付近の網膜変性部

に一致して透過蛍光による過蛍光がみられた(図 1 d)．

2008 年(50 歳)には，透過蛍光部の中に脈絡毛細血管板

の萎縮によると思われる斑状の低蛍光を認めた(図 1 f)．

GPの経過を図 2 に示す．初診時から輪状暗点を認め

／た．周辺視野では V／4 のイソプタは 20 年間を通して狭

／窄しなかったが，Ⅰ／4 のイソプタは著しく狭窄した(図

2)．

ERG の経過を図 3 に示す．2001 年(43 歳)と 2008 年

(50 歳)を比較すると，flash ERG は振幅が半分程度に減

弱していた(図 3)．

2003 年(45 歳)に記録した光干渉断層計(optical coher-

ence tomography：OCT)では，中心窩の陥凹は浅く

なっており，左眼の黄斑部に囊胞様変化を一部認めた

(図 6)．
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左 右

初診時

1989年

（31歳時）

2001年

（43歳時）

2008年

（50歳時）

図 2 症例 1の Goldmann動的視野の経過．

／ ／ ／

／

外から 2番目のイソプタは，1989 年のものは両眼ともにⅠ／4，2001 年のものは右眼Ⅱ／4 e，左眼Ⅰ／4 e，

2008 年のものは両眼ともにⅢ／4 e のものである．



症例 2：78 歳，女性．

主訴：夜盲，視力低下(両眼)．

初診日：2006年 3 月 15 日．

現病歴：幼少時から夜盲と両眼の視力低下を自覚して

いた．近医で両眼に網膜変性を指摘され，精査目的に当

院を紹介され受診した．

家族歴：夜盲症，視力障害者なし．

既往歴：特記すべきことなし．

初診時所見：視力は右 0.02 (0.03×−2.0 D cyl(
)

−2.5 D Ax 180°)，左は 0.02(0.07×＋1.0 D cyl−2.5(
)

D Ax 180°)，眼圧は右 11 mmHg，左 12 mmHg であっ

た．前眼部に異常を認めず，中間透光体には進行した核

白内障を認めた．眼底には血管アーケード付近に淡い網

膜変性を両眼に認めた．網膜血管の狭細化や色素沈着は
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Flash ERG Flicker ERG

初診時

1989年

（31歳時）

2001年

（43歳時）

2008年

（50歳時）

100μV 50μV

10 msec

100μV

10 msec

10 msec

50μV

10 msec

100μV

10 msec

50μV

10 msec

図 3 症例 1の flash ERGと flicker ERGの経過．

Flash ERG は，1989 年(初診時)は 20ジュールのキセノンストロボ光(トーメー社製 PE-300)によるもので，

2001 年と 2008 年は，白色 LED 電極(トーメー社製WLS-20)によって記録したものである．記録条件は表 2

に示した． (図の一部は，文献 31 より許可を得て転載のうえ改変)



認めなかった．黄斑部は平坦で，中心窩反射を認めな

かった(図 7)．

ERG 所見は flash ERG が a波の頂点潜時が著しく延

長しており，scotopic ERG は non-recordable，photop-

ic，flicker ERG は振幅が減弱していた(図 4)．これらの

所見は ESCS に一致するため，さらに色刺激による

ERG検査を行った13)
．黄色背景光下での色刺激 ERG で

は，症例 1 と同様に青色光刺激による ERG は正常より

振幅が増大しており，赤・緑色光刺激による ERG は

non-recordable であった(図 5，表 2)．これらの検査結

果よりESCS と診断した．

臨床経過：その後，患者が白内障手術を希望したた

め，両眼に超音波水晶体乳化吸引術と眼内レンズ挿入術

を施行した．水晶体が膨化していて前房が浅く，手術操

作はやや困難であった．術中合併症はなく黄色着色眼内

レンズを囊内固定して手術を終了した．手術直後の視力

は右(0.3×IOL×＋0.25 D cyl−2.5 D Ax 165°)，左は(
)

(0.3×IOL×−2.0 D Ax 120°)であった．術後 2 年の視

力は右(0.3)，左(0.2)で術直後から大きな低下は認めて

いない．
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Scotopic ERG

Flash ERG

Photopic ERG

Flicker ERG

症例1

（43歳時）

症例2

（78歳時）

正常例

（65歳）

100μV

100μV

50μV

50μV

10 msec

10 msec

10 msec

20 msec

図 4 ERG．

ERG 所見の特徴は，scotopic ERG が non-recordable であること，flash ERG の a波頂点潜時が延長してい

ること，photopic，flicker ERG は振幅が減弱していることである．記録条件は表 2に示した．

(図の一部は，文献 31 より許可を得て転載のうえ改変)
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光刺激（ピーク波長）

青（450 nm）

緑（567 nm）

赤（660 nm）

B

B

B
R,G

R,G

R,G

10μV

20 msec

症例1

（43歳時）

症例2

（78歳時）

正常例

（31歳）

図 5 黄色背景光下での色刺激による ERG．

R，G は赤，緑錐体系由来の b 波，Bは青錐体系由来の b 波を示す．これら 3 種類の ERG は，正常例におい

て，赤，緑錐体系由来の b 波(図中 R，G)の振幅がほぼ同じになるよう刺激輝度に設定して記録した(表 2)．

(図の一部は，文献 31 より許可を得て転載のうえ改変)

赤色光刺激 ERG

／ ／赤色 LED，355 cd／m2
，緑色 LED，316 cd／m2緑色光刺激 ERG

／ ／赤色 LED，355 cd／m2
，緑色 LED，316 cd／m2青色光刺激 ERG

なしFlicker ERG

／白色 LED，25 cd／m2Photopic ERG

なしFlash ERG

背景光

Scotopic ERG

表 2 ERGの記録条件

／赤色 LED，158.5 cd／m2
，2 msec

／緑色 LED，224 cd／m2
，2 msec

／青色 LED，50.1 cd／m2
，2 msec

／白色 LED，1,000 cd／m2
，16.7 msec

／白色 LED，1,000 cd／m2
，3 msec

／白色 LED，7,000 cd／m2
，5 msec

／白色 LED，300 cd／m2
，0.03 msec

刺激光

なし

／ ／赤色 LED，355 cd／m2
，緑色 LED，316 cd／m2
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　症例1

　（45歳時）

左

T N NT

T N NT

右

　症例2

　（78歳時）

図 6 黄斑部の光干渉断層計検査(OCT)所見．

水平方向のスキャンで，T は耳側，Nは鼻側を示す．症例 1 の OCT では左眼の黄斑部に囊胞様変化を一部

認めた．

右 左

図 7 症例 2の白内障術後の眼底写真と FA(2007年；79歳時)．

(図の一部は，文献 31 より許可を得て転載のうえ改変)



術後に施行した FAでは血管アーケード付近に網膜変

性に一致して透過蛍光による過蛍光を認めた(図 7)．

GPでは求心性の視野狭窄を両眼に認めた(図 8)．OCT

検査の結果，黄斑部には囊胞様変化を認めなかった(図

6)．

Ⅲ 考 按

ESCS は，眼底所見だけでは他の網膜変性疾患との鑑

別は困難で，その診断には ERG 検査が必須である．

ESCS に国際臨床視覚電気生理学会(ISCEV)のプロトコ

ールに基づく ERG 検査14)を行うと，① Dark-adapted

0.01 ERG (scotopic ERG)は non-recordable，② Dark-

adapted 3.0 ERG(flash ERG)の振幅は大きく，a波の頂

点潜時は著しく遅れており，③ Dark-adapted 3.0 ERG

(flash ERG)と Light-adapted 3.0 ERG(photopic ERG)の

波形が類似している，④ Light-adapted 3.0 flicker ERG

(flicker ERG)の振幅が減弱ないし消失，という特徴を

示す．

ESCS はその名がつけられたように青色に対する感度

が高く，青錐体系 ERG の振幅が大きいことは当初から

報告されていたが2)3)
，後に Goldmann-Favre syndrome

でも青錐体の機能亢進を示すことがあると報告され15)
，

現在では ESCS と Goldmann-Favre syndrome は類縁疾

患であると考えられている．

Hood らは，ESCS の ERG を詳細に分析した結果，

ESCS の網膜では正常より著しく多くの青錐体が存在す

ると推論した16)
．その後，病理学的所見が報告された

が，ESCS 患者の網膜には杆体はまったくなく，錐体の

総数は正常の約 2倍で，その 92％が青錐体で占められ

ていた17)
．

2000 年，ESCS の原因遺伝子として NR2E3 遺伝子が

同定された18)
．NR2E3 遺伝子の異常により，網膜視細

胞の発生段階において，網膜の杆体に分化するはずの前

駆細胞のほとんどが青錐体に分化し，その結果，ESCS

の網膜では杆体がまったくなく，そのかわりに大量の青

錐体が存在すると推察された19)
．しかしその後，NR2E3

遺伝子による異常をもつマウス(rd 7マウス)20)の表現型

や ERG 所見は，ヒトの ESCS とかなり異なることが判

明し21)
，その一方で，NRL遺伝子の欠損マウスが ESCS

と非常によく似た表現型をとるということが報告され

た22)
．また，Goldmann-Favre syndrome にも NR2E3 遺

伝子に異常があることが報告され23)
，遺伝子異常と表現

型についての研究が多数報告されている4)5)24)〜30)
．

現在までに本邦から報告されている ESCS の臨床所見

を表 1 にまとめた．本邦から報告された ESCS は，我々

の 2 例を含めて 9 例で，年齢は 9 歳から 80 歳にわたっ

ていた．これらの症例は全例両眼性で，網膜変性は血管

アーケード付近から周辺にかけてみられることが多く，

視野は輪状暗点を示すものが多かった．そして，現在ま

でに報告されている ESCS には，海外からの報告を含め

て失明した症例はない．

本邦から報告された ESCS は黄斑変性を伴うものがほ

とんどで，黄斑変性は OCT により網膜分離が確認され

たものがあった10)
．海外からは，周辺部網膜分離を伴う

ESCS の症例報告があり27)
，ESCS は先天網膜分離症の

一種である Goldmann-Favre syndrome とその原因遺伝

子を共有していることからも，ESCS は先天網膜分離症

の一種であると考えられる．

ESCS の長期臨床経過の報告としては，Marmor ら12)

が 1 例，三宅8)
，Nakamura ら7)が 1 例を報告している．

Marmor らの症例12)は 10 歳の女性で，19 歳まで臨床

経過を観察した．眼底には，血管アーケード付近に黄色

斑が散在していたが，経過をみた 10 年間に変化はな

／かったという．視力は 10 年間を通して右(20／25)，左

／(20／20)，flash ERG の振幅は 10 年間ほぼ同じであっ

た．視野には暗点や狭窄などの異常は経過観察中に生じ

なかったと報告した．

一方，三宅8)
，Nakamura7)らは 9 歳の ESCS の男性患

者を 23 歳まで 14 年間観察した．9 歳時の視力は，右

(0.15)，左(1.0)で，右眼には，初診時既に新生血管黄

斑症がみられた．20 歳時には，左眼の黄斑部に囊胞様

変化が現れて，左眼の視力は(0.2)に低下した．23 歳時
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図 8 症例 2の Goldmann動的視野(2007年；79歳時)．



の視力は，右(0.2)，左 0.02(矯正不能)であった．ERG

は，9 歳時と 19 歳時で振幅はほぼ同じであったと報告

した．

これらの結果は，ESCS では，20 歳くらいまでの間は

視野や ERG に大きな変化はなく，視力は黄斑部の状態

に依存することを示している．

今回報告した症例 1 では，初診時(31 歳時)には，両

眼の黄斑部に囊胞様変化がみられたが，43 歳時には囊

胞様変化は不明瞭となり，OCT で黄斑下にわずかな囊

胞の残存を示すのみであった(図 6)．このときに記録し

た FA では，黄斑部に異常所見はなく(図 1 d)，黄斑部

の囊胞様変化は，過去の ESCS 症例と同様に，黄斑部網

膜分離であったと考えられる．網膜血管の太さは初診時

から 20 年間であまり変化がなかったが，血管アーケー

ド付近の網膜変性については，31 歳から 20 年間で変性

の範囲が若干広がり，色素沈着が増加した(図 1)．

視力については，黄斑部の囊胞様変化を認めた 31 歳

時は右(0.7)，左 0.3(矯正不能)であったが，43 歳時は

右 (0.4)，左 (0.5 p)，50 歳時は右 (0.4)，左 (0.4)と

ゆっくりと低下した．

／視野は，V／4 のイソプタは 20 年間に狭窄しなかった

／が，Ⅰ／4 のイソプタは著しく狭窄した(図 2)．また

ERGは，2001 年時と比較して 2008 年時の flash ERG は

振幅が半分程度に減弱した(図 3)．

これらの結果は，ESCS では，中年以降には眼底所見

に若干の進行があり，網膜機能が徐々に低下することを

示している．そして，黄斑部の囊胞様変化が不明瞭に

なっても視力は回復しないことを示している．

症例 2 は現在までの報告では ESCS として最高齢であ

り，核白内障が進行したため白内障手術を行った症例で

あるが，術後約 2 年では視力低下や眼底所見の増悪は認

めていない．また，眼底には著しい色素沈着や網脈絡膜

萎縮はなく，視野は中等度の求心性狭窄を示した．

このことは，ESCS では高齢になると求心性視野狭窄

を来すが，ある程度の視機能を維持することを示してい

る．

今回の 2 症例と，Marmor12)，三宅8)
，Nakamura7)ら

の症例をあわせて考えると，ESCS では，20 歳頃までは

網膜全体の機能に大きな変化はみられないが，中年以降

には徐々に網膜機能が低下する可能性が示された．そし

て視力は黄斑部の状態に依存するが，黄斑部の囊胞様変

化が不明瞭になっても視力は向上しないことが示され

た．そして，高齢になってもある程度の視機能は維持さ

れうることが示された．

本稿の要旨は第 54回日本臨床視覚電気生理学会(2007 年 3

月 31 日)で発表した．
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