
Ⅰ 緒 言

Stickler 症候群は 1965 年 Stickler ら1)により，強度近

視，網脈絡膜萎縮，網膜剝離，関節異常，難聴を伴う常

染色体優性遺伝性疾患として報告された．その原因は，

プロコラーゲン遺伝子の突然変異と考えられ2)
，近年，

本症候群の 3 亜型が報告3)4)されている．Ⅰ型は膜型硝

子体を伴う COL2A1の遺伝子異常，Ⅱ型はビーズ型硝

子体を伴う COL11A1の遺伝子異常，Ⅲ型は眼症状を

伴わない COL11A2の遺伝子異常である．全身所見と

しては，口蓋裂，顔面平坦，鼻根陥凹が頻度的に多く，

難聴，小顎症，関節異常，骨格異常が報告されている5)6)
．

今回，我々は，膜型硝子体を伴うⅠ型 Stickler 症候群に

発症した裂孔原性網膜剝離の 1 例を経験し，硝子体手
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Background：Stickler syndrome is an autosomal

dominant disease characterized by various disorders

of the eyes and the connective tissues throughout the

body. It can arise from a mutation in the collagen

associated gene. We present a case of Stickler syn-

drome with rhegmatogenous retinal detachment.

Case：A 10 years old boy was referred to us with

rhegmatogenous retinal detachment of the right eye.

His family history included eye disease and a cleft

palate. He had high myopia, vitreous liquefaction and

lattice degeneration in the both eye. He also had a

cleft palate and a broad nasal bridge. His condition

was diagnosed as Stickler syndrome. We performed

vitrectomy, scleral buckling and encircling, and sili-

cone oil injection in the right eye. We also did a re-

attachment of the retina in the right eye.

Conclusions：Pediatric retinal detachment may

indicate the presence of Stickler syndrome and a

complete examination of the eye as well as a full

family history must be obtained in such cases.

Nippon Ganka Gakkai Zasshi(J Jpn Ophthalmol Soc

114：454―458, 2010)
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Abstract

Stickler Syndrome with Rhegmatogenous Retinal Detachment

背 景：Stickler症候群はコラーゲンに関与する遺伝

子の突然変異を原因とし，眼および全身の結合組織に異

常を来す常染色体優性遺伝性疾患である．我々は，Sti-

ckler症候群に発症した裂孔原性網膜剝離の 1例を経験

したので報告する．

症 例：10歳男児，右眼の裂孔原性網膜剝離を発症

し紹介受診となる．家族歴に，網膜剝離などの眼疾患や

口蓋裂を認めた．眼所見として，強度近視，硝子体液

化，格子状変性が，眼外所見として，口蓋裂の既往，顔

面平坦がみられ，Stickler症候群と診断した．右眼の網

膜剝離に対し，硝子体手術，強膜内陥術，輪状締結術，

シリコーンオイル注入術を施行し復位を得た．

結 論：小児の網膜剝離を診断する際には，Stickler

症候群も念頭に置き，家族歴や詳細な全身および眼所見

の把握が重要である．(日眼会誌 114：454―458，2010)

キーワード：Stickler症候群，網膜剝離，硝子体液化，

硝子体手術，強膜内陥術
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要 約

Stickler 症候群に発症した裂孔原性網膜剝離の 1例



術，網膜復位術を併用して復位したので報告する．

Ⅱ 症 例

10 歳男児．3 歳時に眼位異常を指摘され神奈川県立リ

ハビリテーション病院眼科を受診し，Pierre-Robin 症候

群の診断にて定期検診を受けていた．その後，強度近視

と眼底の網膜格子状変性および家族歴から Stickler 症候

群の可能性も検討されるようになった．2006 年 12 月頃

から右眼の格子状変性巣内に網膜円孔がみられ，2008

年 5 月 24 日から右眼視力低下と上鼻側の視野欠損を自

覚し，右眼の網膜剝離と診断され手術目的にて東京慈恵

会医科大学附属病院を紹介され受診した．既往歴とし

て，気管支喘息と口蓋裂および中耳炎の手術歴がある．

家族歴では，父親は両眼網膜剝離による眼球癆，母親は

強度近視，弟は他院にて眼疾患，口蓋裂，気道閉塞に伴

う呼吸器疾患を指摘され，生後 3週で死亡している．妹

は生後 1か月であり，やはり他院にて口蓋裂を指摘され

ているが，眼疾患の有無は不明である．

初診時所見において，視力は右 0.03(0.09×−6.00 D

cyl−1.50 D Ax 180°)，左 0.06(0.8×−6.75 D cyl(
)

(
)

−1.50 D Ax 5°)，眼位は正位，眼圧は右 14 mmHg，左

15 mmHg，前眼部に異常を認めなかった．中間透光体

は，水晶体後面の前部硝子体に膜型硝子体がみられ(図

1)，硝子体液化が著明であり，眼底は両眼とも上耳側か

ら下耳側にかけて多数の格子状変性巣がみられた．右眼

は後極側から耳側の格子状変性巣にかけて後部硝子体剝

離を認めた．また右眼は格子状変性巣内およびその周囲

に多発裂孔を認め，黄斑部を含み 2象限にわたる裂孔原

性網膜剝離を認めた(図 2)．全身所見としては，身長

143 cm，体重 32 kg，顔には頬部形成不全や下顎後退な

どの所見は認めなかったが，顔面・鼻骨平坦，前傾鼻孔

がみられた．聴覚障害，骨格異常は認めなかった(図 3)．

入院後経過として，2008 年 5 月 28 日，全身麻酔下に

て右眼網膜剝離に対して水晶体温存下で 23 ゲージ硝子

体切除術を施行した．術中所見として，有形硝子体は少

なく，著明な硝子体の液化を認めた．格子状変性巣では

網膜硝子体癒着が強固であり，変性巣から周辺部への人

工的後部硝子体剝離は困難であった．鼻側においては人
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図 1 細隙灯顕微鏡写真．

上：右眼，下：左眼．両眼とも水晶体後面の前部硝子体

に膜型硝子体(矢印)がみられ，硝子体液化が著明である．

A

B

図 2 初診時眼底写真．

A：右眼，B：左眼．両眼の上〜下耳側にかけて多数の

格子状変性巣がみられる．右眼の格子状変性巣に多発裂

孔がみられ，黄斑部を含み 2象限にわたる裂孔原性網膜

剝離を認める．左眼に網膜裂孔や網膜剝離はみられない．



工的に後部硝子体を作製した．また，8 時から 10 時に

かけて鋸状縁断裂を認めた．液空気置換の後，格子状変

性巣および裂孔周囲に眼内光凝固を施行した．強膜内陥

術(＃286 シリコーンタイヤを外直筋付着部から 7.5 mm

幅で縫着)および輪状締結術(＃240 シリコーンバンドを

角膜輪部から 10 mmの位置に縫着)を併用し，シリコー

ンオイルを注入して手術を終了した．シリコーンオイル

下にて網膜の完全復位が得られ，2008 年 6 月 13 日退院

となった．通院加療中，右眼白内障の進行を認めるもの

の網膜の再剝離がないことを確認，また左眼の格子状変

性巣内に網膜の菲薄化も認められたため，右眼シリコー

ンオイル抜去および左眼の網膜光凝固術を目的に 2回目

の入院となった．2008 年 11 月 19 日，右眼の水晶体再

建術と眼内レンズ挿入術およびシリコーンオイル抜去

術，左眼の網膜光凝固術を施行した．現在の視力は右

(0.2)，左(1.2)であり，両眼とも網膜剝離はみられてい

ない(図 4)．

Ⅲ 考 按

Stickler 症候群は 1965 年 Stickler ら1)により報告さ

れ，その原因はコラーゲン遺伝子の突然変異と考えられ

ている．コラーゲンは構造的強さの維持に重要であり，

眼においては，光学環境の立体構造を保つために重要な

役割を果たしている7)
．コラーゲン分子は，すべての組

織において三重螺旋構造をもち，3 つのポリペプチド鎖

で構成されている．また，現在コラーゲンは 27 種認め

られ，そのうち 40 個の遺伝子が特定されている7)
．眼

においては，少なくとも 22 種のコラーゲンがあり8)
，

／軟骨と硝子体に特徴的なコラーゲンは，タイプⅡ，Ⅴ／

Ⅺ，Ⅵ，ⅨおよびⅩⅩⅦである．COL2A1によってコー

ド化されるタイプⅡと COL11A1および COL11A2に

よってコード化されるタイプⅪの変異が，Stickler 症候

群を引き起こす．Stickler 症候群の大部分が COL2A1

の遺伝子異常であり，遺伝子は染色体 12q13 にある4)
．

近年，臨床的に眼の表現型に基づいて Stickler 症候群

は，3 つに分類されている．Ⅰ型は硝子体内に膜状の構

造物を，Ⅱ型はビーズ状の構造物を認め，眼所見を伴わ

ない場合はⅢ型である．本症例では，3 歳時から強度近

視がみられ，硝子体コラーゲンの異常によると考えられ

る硝子体の液化や前部硝子体に膜型硝子体がみられた．

また，母親の強度近視は偶然に合併したものと考えら

れ，妹の眼疾患の有無は不明であるが，弟妹とも口蓋裂

があることから，父親が，口蓋裂と眼疾患を引き起こす

常染色体優性遺伝性疾患の遺伝子異常を有する可能性が
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図 3 顔面写真．

顔面・鼻骨の平坦と前傾鼻孔がみられる．

A

B

図 4 右眼シリコーンオイル抜去後 3か月．

Ａ：右眼，Ｂ：左眼．右眼の網膜は復位している．左眼

は，格子状変性巣を囲みレーザー光凝固斑が認められ

る．格子状変性と一致したWeiss ring 様の glia 組織が

みられる(矢印)．



高い(図 5)．患児に口蓋裂の既往や顔面の異常も認めら

れたことから，我々は本症例をⅠ型 Stickler 症候群と診

断した．Stickler 症候群に伴う網膜剝離は，コラーゲン

の変性による硝子体の液化や小児期からの強度近視によ

り9)
，比較的若年での発症が多い10)11)

．一般的に小児の

網膜剝離は，硝子体剝離がないことから12)
，進行が遅く

扁平な剝離を多く認めるが，本症候群による網膜剝離

は，硝子体の強い液化により進行性で胞状性の剝離を来

しやすい．

裂孔原性網膜剝離の治療には，古くから強膜内陥術や

輪状締結術の併用が用いられてきた13)
．近年，硝子体手

術は，その進歩により網膜剝離の治療法の 1つの選択肢

となっている14)
．Stickler 症候群に伴う網膜剝離は，網

膜硝子体の癒着が強固なため，通常の強膜バックリング

手術では復位困難な症例が多く，確実な復位を得るため

に，硝子体切除術に加え，残存硝子体に対して輪状締結

術を行うことが有効である10)
．Abeysiri ら15)は Stickler

症候群に伴う剝離に対し，強膜内陥術(66.7％)と比較し

て硝子体手術(84.2％)における復位率の有効性を報告し

ている．本症例においても，格子状変性巣では網膜硝子

体癒着が強固であり，変性巣から周辺部への人工的後部

硝子体剝離は困難であった．さらに鋸状縁断裂も認めら

れ，硝子体手術に加え強膜内陥術と輪状締結術を併用し

た．また，小児であることから術後の体位制限が困難と

考え，シリコーンオイル注入をすることで網膜の復位を

得ることができた．このように広範囲に変性巣を認め，

多数の網膜裂孔を有する網膜剝離を発症した Stickler 症

候群では，硝子体手術と強膜内陥術や輪状締結術の併用

手術が，その治療をするにあたり第一選択と考えている．

右眼のシリコーンオイル抜去を目的とした 2回目の入

院の際，左眼の飛蚊症を訴えていた．入院時検査にて，

左眼の不完全後部硝子体剝離が起きており，Weiss ring

を確認できた．また，上耳側の格子状変性巣近傍にWeiss

ring 様の glia 組織もみられ(図 4B，矢印部分)，その形

状は格子状変性と一致していた．Stickler 症候群は，両

眼に網膜剝離を発症することも多く16)
，網膜剝離の予防

として，Leiba ら17)は網膜冷凍凝固術や光凝固術が有効

と報告している．本症例においても，左眼に不完全後部

硝子体剝離の発生がみられ，一部の格子状変性巣に後部

硝子体剝離が起きていたことから，左眼の網膜剝離の予

防としてすべての格子状変性巣に網膜光凝固術を施行し

た．今回，左眼に起きた硝子体剝離は，その後の経過

で，ほぼすべての変性巣部分に起きている．硝子体の著

しい液化は，格子状変性巣上での硝子体剝離を引き起こ

すきっかけとなっている可能性もある．変性巣周囲の硝

子体の液化や網膜と硝子体の関係についての組織学的ま

たは形態学的な構造が明確になれば，近視眼でみられる

ような網膜裂孔の発症原因の究明や治療に貢献する可能

性もあると考える．しかし Stickler 症候群でみられる変

性巣が，いわゆる近視眼に起こる格子状変性と同様の変

化なのかは不明であり，今後の検討課題と思われる．

我々は本症例をⅠ型 Stickler 症候群と診断したが，確

定診断には COL2A1もしくは COL11A1遺伝子変異の

証明が必要であると考え，現在検索中である．日常の診

療における小児の網膜剝離は，その診断をするうえで

Stickler 症候群も念頭に置き，詳細な家族歴や既往歴の

聴取とともに，しっかりとした全身所見および眼所見の

把握が重要であると考えられた．
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