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Protanの男子 1例 とdeutanの男子 2例から成る

3兄弟とその母親の 1家系

― 自覚的および ERG検査所見一 (図 5,表 1)
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要  約
protanの男子 1名 とdeutanの 男子 2名の 3兄弟とその母親の色覚を自覚的および電気生理学的手法を用
いて検討した.repulsion cOmpOund heterOzygoteと 診断した母親では,色覚一般検査所見は正常範囲にあ
り,ERG or応 答急峻部の分光感度比 (480nmの 感度の620mmの 感度に対する比,sensitivity quOtient,s.
Q.)も 正常範囲にあった.同症例の OSCAR検査の値は protan側 へずれており,こ のような症例では赤錐体
系の障害が緑錐体系にくらべ検出されやすい可能性がある.

微度の deutanで ある長男および次男の S.Q.は 定型的なdeutanに 対応する値 を示 し,S.Q.が minimal
anomalyの 他覚診断に有用であると考えられた。 (日 眼 91:553-558,1987)
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Abstract
Color vision of a repulsion compound heterozygote (RCH) and her three sons was examined by

subjective test and electroretinographical methods. In the RCH case, the ratio of the sensitivity of the
rapid off-response at 480 nm to its sensitivity at 620 nm (sensitivity quotients, S.Q.) was within the
normal range. The conventional pseudoisochromatic plates (Ishihara, AO H-R-R, TMC, Ishihara-
Ohkuma and SPP), Lantern test (Ichikawa), Panel D-15 and anomaloscopy revealed no abnormalities.
OSCAR (minimum flicker of red and green stimuli) showed protan-type results. This suggests that
abnormality of the red cone mechanism is more detectable than that of green cone mechanism in the
RCH case. The eldest and second sons passed the conventional color vision examinations, except for
the Ishihara plates, which revealed very mild deutan-type responses. The youngest son was diagnosed
as protan by routine examinations. The S.Q. of the eldest and second sons was compatible with the S.
Q. in the deutan subjects in our previous paper. The S.Q. is useful for detection of minimal anomaly
of congenital red-green color defect. (Acta soc ophthalmol Jpn g1: b53-55g, 19g7)
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I緒  言

2本の X染色体の一方に protanの ,他方に de■an

の遺伝子を有する女性は,repulsion compOund heter‐

ozygote(以下 RCHと 略す)と 呼ばれ,先天性赤緑色

覚異常の遺伝および病態に重要な示唆を与える存在で

ある。RCHの女性の色覚は一般的に正常とされてい

るが1),Vanderdonckと VerrieSt2)や市川ら3)の報告例

では protanの表現型を示してお り,本症の色覚には

不明な点が多い。

著者らは RCHを含む 1家系を経験し,そ の色覚を

自覚的および電気生理学的手法を用いて検討し,若干
の考察を加えたので報告する.

II 対象および方法

対象となる家系をFig.1の 左に示す。発端者は矢印

で示す15歳の中学生男子であり,高校受験をひかえ色

覚異常の精査を勧められ来院した.発端者の男子同胞

2名 (それぞれ13歳 と9歳)と 母親 (37歳)について

も検査する機会を得た.なお親子関係を鑑定するため

の血液検査は,患者の同意が得られず不可能であった。

Fig。 1に示す家系の父親を除く被検者に対し,色覚

検査(石原表国際版36表版,AO H‐ R‐R,TMC,石原・

大熊表, S.P.P.,市川式ランタン,Famsworth Panel

D‐ 15,ナ イツ・アノマロスコープOT,Medilog社製

OSCAR検査4))を行なった。 さらに母親と長男および
次男において ERG o任 応答急峻部の分光感度を測定

し,正常対照30名 ,protan 21名およびde世 an 29名
5)

と比較した。o任 応答急峻部の分光感度の測定方法は前

P‐ PA
N

/123
Fig. 1 Phenotype (left) and genotype (right) of a

pedigree including repulsion compound heter-

ozygote. E normal subject, Iprotan, I deutan,

@repulsion compound heterozygote. Arrow
indicates a proband.

報6)に準じた

III 結  果

Table lに 色覚検査結果の概要を示す。母親は用い

た仮性同色表の全表を正読 し,市川式ランタンと

Panel D‐ 15を pa%し , アノマロスコープ検査の A.Q.

(正常レーレー均等を42と して)は 1.00で あったが,

OSCAR検 査4)では_2と protan側へのずれを示し

た.長男は石原表国際版36表版の第 9表を21(expect‐

ed error)と 読み,第22～ 25表でdeutanの mildに対

応する読み方をしたが,他の仮性同色表は正読した.

市川式ランタンでは誤数 2,Panel D‐ 15は passし ,A.

Q.は4.17～ 3.13であり,deuteranomaliaと 診断され

た。次男は石原表国際版36表版で第 9表を21(expect・

ed error),第 17表を23(unexpected error)と 読み,

∩
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Table l. Results of psychophysical examination for color vision. Each number in the column of

Lantern test means the number of errors. Oblique line means that the examination was not

performed.
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第22～ 25表で deutanの mildに対応す る読み方をし

たが,他の仮性同色表を正読した.ラ ンタンとPanel
D‐ 15は passし ,A.Q.は4.17～ 3.59で あ り,deuter‐
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anomanaと 診断された。OSCAR検 査4)で は deuter_
anomahaに対応する値 (+2)を示した。 3男は石原
表国際版36表版の第 1表を正読したが,第 2～ 21表の
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Fig. 2 The ERG waveforms in response to repetitive rectangular mono-

chromatic stimuli having equal quanta (3.0x10'n quanta. cm-2. sec-l at the
cornea) (left) and the spectral sensitivity curve of the rapid off-response (right,
thick solid curve) in the mother (repulsion compound heterozygote). Numerals
at the left side of each waveform indicate stimulus wavelength (nm). The
rectangular waveform at the bottom indicates the onset (upward deflection)
and the end (downward deflection) of stimulus light. The thin solid curve and

the shaded area in the right graph indicate meanl-standard deviation in thirty
normal subjects. Sensitivity at zero log unit on ordinate corresponds to 1.0 x
10t5 quanta . crn-z . sec-I at the comea. Criterion voltage 20pV.
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Fig. 3 The ERG waveforms in response to repetitive rectangular mono-

chromatic stimuli having equal quanta (left) and the spectral sensitivity curve

of the rapid off-response (right, thick solid curve) in the eldest son (deutan).

The thin solid curve and the shaded area in the right graph indicate meant
standard deviation in twenty-nine deutan subjects. For further details see the

legend for Fig. 2.
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うち第 8表 と第18表 を 8お よび 2(い ずれ も un‐

expected eror)と 読み他は判読不能であった.第
22～ 25表では protanの strongに 対応する読み方をし

た。また H‐ R‐ Rでは

「

otanの mild,TMCで判定不
能,石原。大熊表で protanの 強度に対応する結果を示

し,Panel D‐ 15では fail(protanの 軸に一致)し ,

OSCAR検 査4)で は protanomaHaに 対応する値 (一
6)を示した。

以上より長男と次男を deutan, 3男 を protanと 診

断した。 これよりその母親は遺伝子型でみると片方の
X染色体に protanの ,他方に deutanの遺伝子を有す
ると推論 されるので,こ の女性を RCHと 診断 した

(Fig. 1ラ缶).

母親と長男および次男に対 し単色光矩形波刺激によ

るERGを記録した。RCHで ある母親の ERG波形を
みると,o∬ 応答急峻部の最大振幅は540か ら560nmの

刺激光において認められた (Fig.2左 )。 同症例の o“

応答急峻部の分光感度曲線は,試みた全波長にわた り
正常対照の平均 (M)+1標準偏差 (SD)を越えていた
が,その形は正常対照のそれにはぼ沿っていた(Fig.2

右).

deutanと 診断された長男の o“ 応答急峻部振幅は

中波長域で低下し(Fig.3左 ),その分光感度曲線は正

常対照群の平均値 (M)に比して中波長域で低 く長波
長域で高く,試みた全波長において deutan群の Mと
M+lSDの間にあった (Fig.3右 ).
同じくdeutanと 診断された次男の of応答急峻部
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Fig. 4 The ERG waveforms in response to repetitive rectangular mono-

chromatic stimuli having equal quanta (left) and the spectral sensitivity curve
of the rapid off-response (right, thick solid curve) in the second son (deutan).

For further details see the legend for Fig. 2 and 3.
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Fig. 5 Log sensitivity quotient (log ratio of the
sensitivity at 480nm to the sensitivity at 620nm)
in protans (triangle), normal subjects (circle),
deutans (square), the mother (O), the eldest
and the second sons ( tr ). Open symbols indicate
protanopes or deuterranopes. Filled symbols indi-
cate protanomals or deuteranomals. Filled circles
and vertical bars indicate the mean and the
standard deviation of the 1og sensitivity quotient.

Criterion voltage 20 pY .

の振幅および分光感度曲線も長男 (図 3)と 同様の結
果を示した (Fig.4).

これら 3症例の分光感度の異常を定量的に表わす目

的で,o“ 応答急峻部の480mnと 620nmの 2波長にお

ける分光感度比 (S480nin/S620nm;Sensitivity quOtient,

SQ.)の対数値を正常対照,protanお よび deutanと 比
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較した (Fig.5).母親の log S.Q.は 0.39であり,正常
対照のMと M+lSDの 間にあった。長男および次男
のlog SQ.はそれぞれ-0.08および-0.10でいずれも

de■anの Mと M-lSDの間にあった。

IV 考  按
この家系の父親に対しては色覚検査を行ない得な

かったので色覚正常 と断定はできないが, 3人の息子

達はこの父親の Y染色体を受けついでいるので,父子
間に色覚の遺伝子型における関与はない。一方母親は

息子達の表現型からRCHと診断されたが,片方の X
染色体に protanと deutanの 両遺伝子を有し他方の

X染色体には正常遺伝子を有するとみなすことも可
能である。ただし protanの 遺伝子とdeutanの 遺伝子

の間で recombinationの おこる確率は約0.1(10回 に

1回 )で あり7), 3人 の息子が各々protanあ るいは

deutanの 表現型を示す確率は (0.1)3=0.001(1,000回

に 1回 )と非常に小さくなるので,こ の母観は RCHと

考える方が妥当と思われる.

Waalerl)は 色覚異常の女性の発生率が理論値より

小さいのは,RCHの 女性が正常色覚を有するからで
あると報告した.本報の母親においても,OSCAR検査
を除く自覚的検査法 とERG o“ 応答急峻部の分光感

度 比 では異 常 所 見 を見 出せ な かった。Lyonの

inactivation theory8)に 従えば,RCHの 網膜には青錐
体のほかに正常の赤および緑錐体と異常な赤および緑

錐体が混在していると考えられる。これより,RCHで
は正常錐体をも有するのでアノマロスコープ検査にお

いてA.Q.が正常範囲にあり (Table l),網 膜の mass

responseである off応答急峻部の分光感度比 log SQ.

では,protan方 向へのずれとdeutan方 向へのずれ9)

が相殺しlog S.Q.が正常範囲内にとどまった (Fi3 5)

とする説明が可能 となる。

一方,フ リッカー法にて視感度比を求めるOSCAR
検査の結果はこの母親では-2と protan側 へのずれ
を示した (Table l)。 赤錐体系と緑錐体系がいずれも

異常であるなら,o任 応答急峻部の log S.Q。 と同様に

OSCAR検査の値 もこの母親で正常範囲内にあっても
よいと思われるが,実際には OSCAR検査では赤錐体
系の障害がより強 く反映される結果となった。この説

明として, フリッカー法では本質的に赤錐体系の異常

が検出されやすいのではないかとの仮説が挙げられ

る。Cronel。 )や馬嶋n)の報告によれば,フ リッカー法に

よる検出率は protanの保因者の方が deutanの 保因
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者にくらべ常に高い。また実際 に RCH症 例において
フリッカー法にて求めた視感度の長短 2波長における

比は,Crone10)の報告 (530nmと 650nmと の比,lumi‐

nosity quotient)お よび深見
12)の
報告 (530nmと 630nm

との比,Ho)い ずれにおいても,正常範囲内にあるも
ののかな りprotan側 へずれている。我々の RCH症 例
の OSCAR検 査所見でみ られた視感度比の protan側
へのずれ (Table l)も ,上記の諸報告 10)～ 12)と 同様に

赤錐体系の緑錐体系に対する易検出性を反映するもの

かも知れない。

deutanである長男および次男の o“ 応答急峻部 の

分光感度比 log S.Q.は ,定型的な deutanに合致する値

を示した (Fig.5)。  この長男および次男は馬嶋の社会
適性判定基準

13)に
従えば微度 と判定 され,ス ク リーニ

ングに用いる石原表国際版をも第 9表および第17表を

誤まるのみであ り,ア ノマロスコープ検査なしには診

断に難渋 したであろ うと考 え られ る.同 様の ことが

protanの微度の症例でも認め られている14)。 しかし決

め手 となるアノマロスコープ検査は被検者の返答に依

存する.ERG o“ 応答急峻部の log S.Q.を 用いれば診

断に注意 を要す る minimal anomalyの 症例 を他覚

的・客観的に判定することが可能であ り,今後の色覚

異常の診断への応用が期待 され る。

本研究には文部省科学研究費 (No 58480359)に よる援助

をうけた。
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