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眼白子症 (Nettleship‐ Fans型 )の研究 (図 3,表 2)
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要  約

Nettleship‐ Fans型眼白子症14例 について総括的に検討 した.本疾患の確定診断は,1)中 心富低形成 を伴な

う白子眼底,2)水平性眼振,3)遺伝形式,4)保因者にみられる特有なモザイク様眼底所見により比較的容易

であると考えられる。 また視力は全身白子症の症例に比 してやや良好であり,水平性眼振 。中心宮の低形成に

もかかわらず,最高0.5ま で認められ,幼少時に屈折異常に対 して矯正を施 し少 しでも視力発達 を促すことは,

重要であると考えられる。さらに過去の報告 に例 をみない興味ある随伴疾患として,巨大角膜の 4例 を経験 し

た。 (日 眼 92:146-150,1988)

キーワー ド :Nettleship‐ Fans型 眼白子症,巨大角膜,モザイク様眼底 (遺伝的保因者),中 心宮低形成,水平

性眼振

Abstract
Clinical studies have been made on 14 cases of X-linked recessive ocular albinism of the

Nettleship-Falls type. It is not difficult to diagnose this disease based on the following findings; (1)
albinismic ocular fundus with hlaoplasia of the foveola, (2) horizontal nystagmus, (3) family history,
and (4) the characteristic mosaic pattern of pigmentation in the ocular fundus of genetic carriers.
Average corrected visual acuity in these cases of ocular albinism of this type is likely to be better than
that in cases of systemic oculocutaneous albinism and the best corrected visual acuity obtained among
these cases studied was 0.5, despite the occurrence of foveolar hypoplasia and horizontal nystagmus.
In these cases any refractive errors should be corrected early in infancy in order to avoid the
associated development of amblyopia. Furthermore we have found another condition to be associated
with such cases, i.e. megalocornea was recognized in 4 of the 14 cases. To our knowledge, this
association has not been reported in the past literature regarding X-linked recessive ocular albinism.
The association of these two conditions are likely to occur, for both have X-linked recessive inheri-
tance. (Acta Soc Ophthalmol Jpn 92: 146-150, 1988)

Key words: Ocular Alhinism of the Nettleship-Falls Type, Megalocornea, Mosaic Pattern of Pig-
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昭和63年 1月 10日

I緒  言

眼白子症とは,臨床的に皮膚や頭髪の明らかな低色

素性を伴なわず,眼球にのみ色素異常が見られるもの

である。 これには後述す るように 4つ のタイプがあ

り1)2),Nettleship‐ Fals型はそのうちの 1つ である。

本症患については,多 くが Ocular Albinismま た

は,X‐linked Ocular Albinismと して扱われており,

特に同 じ遺伝形式を もつ Forsius‐ Eriksson型 と明確

に分類 された報告は少なく, しかも少数例についての

症例報告は散見されるが3)～ 7),多 数例について総括的

検討を加えた論文は,国内,国外ともほとんど見られ

ず,一般に稀な疾患 として受けとられている。

そのため診断の困難性や皮膚生検による組織学的検

査を利用 した確定診断法 についての論文 も見 られ

る3)4)6)8)～ n)。 しかし実際は,それ程稀な疾患ではなく,

その診断法も必ずしも困難ではないと考えられる。 し

たがって本症の症侯学的検討,特に視力予後,診断法

の検討のため,今回約10年の長期観察例を含めた14例

について症候学的考察,検討を加え, さらに過去の報

告に例をみない興味ある随伴疾患を経験 したのでここ

に幸晨告する.

II 対象と方法

対象は家族歴において X染色体劣性遺伝を示す13

家系14例 の Nettleship‐ Fans型 眼白子症 の患者であ

り,年齢は 2歳から70歳,すべて男性であ り,難聴 ,

知能障害などの先天性障害はなく,既往歴に特に異常

は認めなかった。この14例に対して,視力,屈折,眼

振の種類,水平角膜径,虹彩,眼底所見,眼位,ERG,
色覚,立体視について比較検討した。色覚については

,

石原表を,立体視には Titmus Stereo Testsを 使用し

た。また本疾患は黄斑部低形成を伴な うため,黄斑部

Henle層の神経線維の放射状走行によって自覚される

現象であるHaidinger's Brushes12)が確認 されるかど

うかについても検討をおこなった。

III 結  果

1.視力・屈折

視力は,表 1に示す ように網膜剥離を伴なった一眼

(case 14左 眼)を除き,他はすべて0.1以上0.5ま で認

められた。屈折に関しては,近視 8例 16眼,遠視 6例

12眼 で,そ れぞれ6D以上の高度な屈折異常は認められ

ず,1～3D程度のものがほとんどであった。近視群 と
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表 l  Visual acuity in 14 cases of X‐ linked reces‐

sive Ocular albinisrn of the Nettleship‐ Falls type

Case
Age

(Yrs.)

Correc ted
visu6l acujty Spec tac I e

correcti on
since infancyRight Left

1.H.H.

2.M.N.

3. K.f.

4. T,M.

5, M.T.

6. T.S.

7.Y.K.

8. K.M.

9.H.N.

10. N.N.

11.K.U.

12. N.14.

13. U.K.

14. K.H.

フ

18

6

7

7

13

13

12

2

2

35

30

70

55

0.4

0.3

0.4

0.5

0.2

0.2

0.2

0.2

0.2

0.2

0.2

0.3

0.1

0.1

0.4

0.4

0.4

0.4

0.5

0.4

0.2

0.3

0.2

0.2

0.2

0.2

0.1

0.05

yes

yes

yes

yes

遠視群の間には視力に関 して大 きな違 いは認め られ

ず,後述する眼振の種類,虹彩および眼底の色素の程

度差についても,そ れらとの間には視力 との関係は認

められなかった。視力の予後については,乳幼児から

の経過観察例が 7例 (う ち10年の長期経過観察例が 1

例)あ り,そ の経過中,視力低下の進行を認めたもの

はなく,近視性乱視または遠視性乱視に対 して幼少時

に眼鏡処方を行なった 4例は,表 1に示すように,す
べて両眼0.3以上,平均0.4の 視力を示 した。

2.眼振

14例のすべてに水平性眼振を認め,その種類は表 2

に示すように,振子様眼振のみ 1例,衝動性眼振のみ

4例 ,その両者の合併 したもの 7例であった。合併し

たものについては, 7例すべて正面視では,振子様眼

振を呈するものの,側方視にて衝動性眼振を呈した。

3.角 膜径

12例に水平角膜径を測定 したが,眼振があ り,lmm
未満を正確に読み取るのは困難であったが,明 らかに

両眼13mmを こえる症例が表 2に示すように 4例認め

られた。

4.虹彩,眼底所見

虹彩低色素は検査 した13例すべてに認められ,その

うち虹彩異色を呈するものが,表 2に示すように 8例



図 l Case 3の 眼底写真.脈絡膜の大きな血管が著明

に透見され,中心嵩の低形成が認められる。

16眼に認められた.眼底所見は,色調には程度の差は

あるものの14例 すべて脈絡膜の大きな血管が著明に透

見され,中心寓反射や黄斑反射は見られず,中心宮の

形成不全が認められた (図 1).
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図 2 保因者の眼底写真.後極より周辺にかけて著明

な黄白色調と褐色調の入り混じった特有のモザイク

様所見が認められる。
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表 2  (〕linical indings in 14 cases of X‐ linked recessive ocular albinism Of the

Nettleship‐ Falls type

Combination of pendular and jerky types x* Not examined

Ca se
Types of

Ny stagmu s

Ho r izon ta I
diameter of

the cornea (mm)

He te ro-
-choromia

of the iris
Col or

v i s'ion

Haidinger's
brushes

Titmus

stereo

tests

Associated

diseasesR19ht Left Right Left Right Left

1.H.H.

2.M.N.

3.K.F.

4. ToM.

5. 14.T.

6.T.S.

7.Y.K.

8. K.M.

9.H.N.

10.N.N。

11.K.U.

12.N,M.

13.U.K.

14.K.H.

Combined★

Jerk

Comb i ned

Comb i ned

Pendu l a r

Comb i ned

Jerk

Comb i ned

Combi ned'

Comb i ned

Jerk

Jerk

11

12

11～ 12

13

13

13

12

12ヘコ13

12

12

12

13

11

12

11～ 12

13

13

13

12～ 13

12′V13

12

12

12

13

Norma I

Norma I

Normal

Norma I

Normal

Normal

Norma I

Norma I

Exotrop i a

E sotropia

Retinal
detac hmen t
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なお全症例遺伝的保因者には,後極 より周辺にかけ

て著明な黄白色調 と褐色調の入 り混 じった特有なモザ

イク様眼底所見が認められた(図 2)。 そのうち 1例に

は,濃い色素斑を伴な うものが認め られた。

5。 その他

表 2に示すごとく,色覚については 8例に検査した

が,全例正常であ り,ERGに ついても 2例におこなっ

たが,特に異常は認められなかった。立体視について

は, 6歳以上の 6例に施行したが,すべて欠如してい

た。Haidinger's Brushesに ついては,6例中 1例のみ

認め,残 り5例には認められなかった.眼位について

は下斜筋過動症を伴な う内斜視 1例,外斜視 1例を認

めた。また,一眼に裂孔原性網膜剥雄がみられた。

IV 考  按

眼白子症を,｀Witkopl)2)は ,4つのタイプ,すなわち

X染色体劣性遺伝 の Nettleship― Falls型 とForsius―

Eriksson型 ,常染色体劣性遺伝型,Ocular albinism‐

lentigines‐deafness syndromeと いわれるものに分類

している.

Nettleship‐Falls型は,保因者の眼底に特有なモザ

イク様の所見が認め られ1)4)5)13),組
織学的に,皮膚の

生検にて光顕的に giant pigment granuleを ,電顕的

に は,macromelanosomeを 認 め る の が特徴 で あ

る3)4)6)8)～ 11)。

Forsius‐ Eriksson型 は,Nettleship‐ Falls型 同様 X
染色体劣性遺伝を示すが,上述 したような保因者の特

有 なモザイク様 眼底
4)お よび組織 学 的所見は認 め

ず14),高 度の軸性近視,第一色覚異常を認め,保因者に

は,軽度の色覚異常や Latett Nystagmnsを 認めるこ

とがあるといわれている。
.

常染色体劣性遺伝型は,ほぼ Nettlettip‐ Falls型 と

類イl洪 するが,遺伝形式 と皮膚の組織学的所見において

giant pigment granuleを認めない点で異なる1)15).

(:)cular albinisrn_lentigines_deafness syndrOrne lま ,

常染色体優性遺伝を示 し,congenital deahessお よび

multiple cutaneous lentiginesを 特徴 とするものであ

る1).

今回の14例は,保因者すべてに特有のモザイク様眼

底があり,家族歴においてX染色体劣性を示したこと

より,全例 Nettleship‐ Falls型 であると考えられる.

また他の低色素性の眼底を示す疾患の鑑別に対して

も,1)中心寓低形成を伴なう白子眼底,2)水平性眼

振,3)遺伝形式,4)保因者にみ られる特有なモザイ

ク様眼底所見により,眼白子症 (Nettleship‐Fans型 )

の確定診断は比較的容易であると考えられる。

次に視力に関しては,最近の黄斑部低形成における

視力分布の報告で最高0.6ま で認めた との報告 もあ

る16)が,今回の14例 についても黄斑部低形成があ りな

がら最高0.5ま で示し,ほぼ同様の結果を得た。また全

身白子症 と比較 した場合,Tyrosinase‐ negative type

で視力0.05以 下,Tyrosinase‐ positive typeお よび

Yellow mutantで 0.05～ 0.2程度の視力であるといわ

れている1)が ,そ れに比 し今回の14例 は,網膜剥離を伴

なった 1例を除きすべて0.1以上で平均0.27で あ り,や

や良好の結果を得た。

また今回,幼少時より屈折矯正を施したものは全例

両眼0.3以上,平均0.4の比較的良好の視力を得ている

ことから,黄斑部の低形成および,眼振を伴なうもの

も,症例によっては,0.5ま で視力が出る可能性がある

と認識すべきである.し たがって乳幼児の時期に来院

する眼白子症の患者に対し,視力に関してはじめから

あきらめることなく,屈折異常があれば,早 くから眼

鏡処方を行ない,視力の発達をできるだけ促す ことは

非常に重要なことだと考えられる。

なお Haidinger's Brushesを 6例中 1例のみ認めた

が,認めた 1例が,水平性眼振が,他の 5例にくらべ

正面視において比較的軽度であったため,認められな

かった原因が,眼振のため固視がさまたげられた可能

性もあ り,本疾患においては黄斑部において低形成は

あるものの黄斑部の Henle層 の神経線維の放射状走

行は正常者 と変わらない可能性があるかもしれないと

思われる。

また本症例の視路に関する異常の有無を検討するた

図3 Case 6の 前眼部写真.水平角膜径が13mmを こ

える巨大角膜を示す.

拳
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め立体視について調べたが, 6例全例欠如していた。

表 2の Ca∞ 1,3以外は眼位異常はなく,特に Case 4

では正面視において眼振の程度 も軽 く,視力も比較的

良好のため立体視の存在が期待 されたが,やは り他の

症例と同様に立体視は認められなかった.発生学的に

optic cupの色素が正常な視路の発達および黄斑部の

発達に重要 な役割を果た して いると考 えられ てお

り2),本
疾患 も全身白子症同様色素の欠損により,視路

に何らかの異常があると思われる。

最後に水平角膜径については,著者らにより,第 1

報でも少しふれた5)よ うに,本症例の角膜径が,やや大

きい傾向が見 られるため今回,水平角膜径の検討を試

みた結果,12例中10例 までが両眼12mm以上を示 し,

一般よりやや大 きい角膜径をもち, さらに13mmを こ

えるものが 4例あり,こ の 4例については眼圧が正常

で角膜混濁およびデスメ膜破裂などの所見が認められ

ず,先天性緑内障 とは,明 らかに鑑別 されるため17)18),

巨大角膜 と診断された (図 3).

過去において随伴疾患として,斜視。網膜剥離19)は 報

告されているが, 巨大角膜はまだ報告されておらず ,

新たな随伴疾患 として注目されるところである。 しか

も巨大角膜の通常の遺伝形式が,Nettleship‐ Fans型

と同じX染色体劣性であることは,同一染色体上にな

らぶ 2つ の遺伝子に支配されるこれら2つ の疾患の合

併として非常に興味深いところである。

(本論の要旨は第91回 日本眼科学会総会において発表 し

た.)
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