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青錐体 1色型色覚

―視機能特性 と家系分析―

寺崎 浩子,三宅 養三

名古屋大学医学部眼科学教室

要  約

青錐体 1色型色覚は,強 い色覚障害 とphotopic ERGの 消失を示す疾患であるが,X染 色体劣性遺伝 を示

し,青錐体系機能が保存されていることで診断 される。本症の家系報告は,本邦では過去にない。我々は,本

症 と思われる 1家系を経験 したので,3人の患者 と 1人の保因者の視機能について検討 した。発端者 とその同

胞の男子は,色覚検査とERG検査で青錐体 1色型色覚の特徴を備えていた。これに対 し43歳 の母方の伯父

は,粁体 1色型色覚様の色覚所見を示 した.本症例には,進行 した糖尿病網膜症 と中等度の白内障を認め,そ

のために,保存 されていた青錐体系機能に障害が生 じて粁体 1色型色覚様になった可能性が考えられた。保因

者には,photopic ERGの軽度減弱以外には異常は検出されなかった。 (日 眼会誌 96:523-530,1992)

キーワー ド:青 錐体 1色型色覚,家系,色覚検査,明所視分光感度,網膜電図
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Abstraet
The diagnosis of blue cone monochromatism (BCM) is based on severely affected color vision with

preserved blue function, nearly absent photopic ERG, and a family pedigree compatible with X-linked
inheritance. In the past, there has been no familial report of BCM in Japan. We found a Japanese

family with BCM and studied the ocular findings of three affected members and a female carrier. Two
of three affected members showed unique properties of BCM in their visual functionsn including color
vision and ERG. One affected member, a brother of their mother (43 years old), showed achromatic
color vision. He had diabetic retinopathy and moderate cataract, which, might have disturbed his
preserved blue cone function, resulting in the achromatic vision. A female carrier showed normal
visual function, except that her photopic ERG was slightly reduced in amplitude. (Acta Soc Ophthal-
mol Jpn 96 : 523-530, 1992)
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I緒  言

青錐体 1色型色覚は,1957年 Blackwellら 1)2)が
初

めて報告 した疾患で,常染色体劣性遺伝を示す粁体 1

色型色覚 と多 くの類似点を持つが,遺伝形式が伴性劣

性遺伝であることと,青錐体系機能が保存されるとい

う相違点があ り,極めて稀な疾患である。また,最近

では,X染 色体上の遺伝子の座位が特定されて,先天

赤緑色覚異常 との関連で再 び注 目され る疾患 であ

る3).本邦では,大庭4)が先天全色盲症候群の総説のな

かで, しの疾患の特徴について触れているが,症例に

ついては,増分閾値,分光感度が示されたのみである。

また,北原 ら5)が ,本症と考えられる色覚異常者を示 し

ているが,抄録による記載のみにとどまっている。 こ

の 2症例は,いずれも単発例であ り,色覚,心理物理

検査と電気生理学的検査の両面 より検討し,家系を含

めた報告は,本邦ではまだない。今回,われわれは
,

本症と考えられる複数の患者を持つ 1家系を経験 した

ので,そ の家系,色覚,心 理 物 理検査,網 膜 電 図

(ERG)0)7)等 について報告する。

II症  例

図 1に家系図を示す。発端者 (症例 1)は 9歳男子

である。視力は,右 0.05(0.2× -6.50 D C cyl-0.75

D Ax.30° ),左 0.05(0.2× -6.25 DCcyl-1.00 D Ax.

180° )で あった。眼振は,臨床的には認められない。眼

底所見では,視神経乳頭はやや蒼自で,血管には狭細

化がみられた。中心嵩反射は認められた。色覚検査で
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症例 3

/′ 検査施行

′発 端 者

■ 色覚異常

′

症例 1 症例 2

図 1 家系図を示す。発端者は 9歳男子

は,東京医大表,標準色覚表先天異常用 (SPP‐ 1),新

大熊表に於いて,ス クリーニング表をすべて誤読 した

が,AO‐HRR表 と標準色覚表後天異常用 (SPP‐ 2)の

青黄異常診断表は,SPP‐2 No.3の “2''を 除き,す
べて正読 した(表 1).Farnsworth dichotomous panel

D‐ 15 test(PD‐ 15)では,第 3異常軸 と垂直の線を含

む数本の横断線を示した(図 2).ア ノマロスコープ検

査では,定型的粁体 1色型色覚(ACH)様であったが,

以前 に我々の施設 で報 告 された粁体 1色 型 色覚

(ACH)の群8)よ りも,均等値の示す傾きが小さかった

(図 3). Farnsworth‐ Munsell 100‐ hue test(100‐ hue

test)では,著明な色相識別障害を示し,北原らの解析

法9)10)に よっても,有意な軸は特定されなかった.し か

しながら,黄―赤紫領域の混同が比較的少なかった(図

4). Lanthony's new color test(NCT)で は`, 黄 ,

青を中心 とした色を有彩色 としてかろ うじて認識で

き,明 度配列検査では,青を中心に明度の高いところ

に配列 した (図 5).中心 1° (露光時間 45 msec), 自色

背景光 (大 きさ 5°,明 るさ2.64 1og td)下での増分閾

値測定による明所視分光感度では,440 nmに ピークを

Ⅱ

　

　

　

Ⅲ

表 1 症例 1, 2の仮性同色表の検査結果

仮性同色表
症例 1             症例 2

誤読数  型 半」定       誤読数  型 判 定

石原表国際版

東京医大表

標準色覚表

(先天異常用)

新大熊表

AO‐HRR表

標準色覚表

(後天異常用)

5/5

16/21

10/10

第 1異常

第 1異常

第 1異常

判定不能

16/21

5/5

10/10

判定不能

判定不能

第 1異常

判定不能

検出表

赤緑表

″

ん

加

検出表

赤緑表赤緑異常 赤緑異常

青黄表   0/4 青黄表   0/4

赤緑表   4/5  赤緑異常  赤緑表   4/5  赤緑異常

青黄表   0/10 青黄表   0/10

AO‐HRR表 と標準色覚表後天異常用 (SPP‐2)の青黄異常診断表は,SPP‐ 2 No.3の

“2"を除き,すべて正読した.
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症例 1,症例 2の パネル D‐ 15検査の結果.第 3異常軸と垂直の線を含む数本の横断線を示し

図3 症例 1,症例 2,症例 3の アノマロスコープ所

見.斜線内はわれわれの施設での粁体 1色型色覚 4

例の示した均等値 .

持つ幅の狭い曲線を示した(図 6).500 nmの 緑色背景

光 (大 きさ 13°)の輝度を変えた 460 nmの青色刺激光

(大 きさ 1°,露光時間 50 msec)の 増分閾値の測定では
,

2相性 と考えられる曲線を示 したが,年齢が低いため

曲線の詳細な検討はできなかった (図 7).ERG検 査で

は,30 Hz acker ERGは 消失 していたが, phOtOpic

ERGには小さい,頂点潜時の遅延 した反応が認められ

た。scotopic ERGは正常であった。強い白色閃光によ

るERG(bright white)で ,律動様小波の減弱がみら

れた (図 8)。

発端者の弟(症例 2, 7歳)は,視力右 0.15(0.3× 一

2.50 DCcyl-0.75 D Ax.180° ),左 0.1(0.15× -3.25

D C cyl-0.75 D Ax.30°)であった。色覚検査では
,

症例 1と 同様に,AO‐HRR表 とSPP‐ 2の 青黄異常診

断表は,すべて正読した(表 1).PD‐ 15では,兄 と同

様,第 3異常軸 と垂直の数本の横断線を示 した(図 2).

アノマロスコープでは,やは りわずかに ACHの症例

よりも均等値の示す傾きが小さかった(図 3).100‐hue

testでは,兄 よりも識別障害の程度は軽かった(図 4).

NCTでは,青紫を中心にかろ うじて有彩色の認識が

可能であった (図 5)。

この同胞の母(36歳 )は,視力右 1.2(n.c.),左 1.5(■

c.)で ,仮性同色表,PD‐ 15,ア ノマロスコープ,100_hue

test,NCTに よる色覚検査,眼底検査にて異常は検出

されなかった。ERG(図 8)では,photopic ERGが

正常より軽度減弱していたが,他 は正常反応を示 した.

母の兄 (症例 3,43歳)は,既往歴に 10年来の糖尿

病がある。幼少時より視力は不良であり,現在まで自

覚的にはほとんど変化 していない.色覚機能について

は,わずかに空に何色 とい うことは判 らないが,色が

ついているとい う認識が幼少時より存在 したが,最近

ではこのような感覚も認められなくなった。現在の視

力は,右 0.06(n.c.),左 0.05(0.08× -3.25D)で あっ

た。前眼部検査にて,中等度の自内障が認められた。

87

80
o症例 1

・ 症例 2

▲症例 3

%軒体 1色型色覚

73

（
¨
Ｅ
一
一
一
∞
∽
　
一
”
一
「
）

〓

０
〓
一
一

20 40 60

Green .---------Re d (dial setting)

8



526 日眼会誌 96巻  4号

症例 1 症例 2
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図4 症例 1,症例 2の 100‐ hue testの 結果.総偏差点はそれぞれ 744,588,極 性の度合は 0.116,

0_154で ,有意な混同軸は認めなかったが,黄色から赤紫領域の混同が比較的少なかった.

症例 症例 2
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図 5 症例 1,症例 2の LanthOny's new c010r testの 結果,有彩色の分離検査では,症例 1で は
,

黄色,青を中心とした色を有彩色として認識でき,症例 2では青紫を中心に,短波長領域の色を

有彩色として認識可能であった。
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図6 増分閾値測定による発端者の明所視分光感度.

背景光 :大 きさ 5° 自色,明 るさ2.64 1og td,刺 激

光 :大 きさ 1°,露光時間45 msec.440 nmに ピーク

を持つ幅の狭い曲線を示した。同時に測定された正

常若年者2名 の分光感度も示す。

眼底検査にて, 出血,綿花様白斑,硬性自斑を認め
,

糖尿病網膜症 と考えられた。螢光眼底撮影を施行 した

ところ,両眼に広範な無血管野と乳頭上新生血管,網

-5     -4     -3     -2     -1
LOG RELAT!VE I‖ TENSITY(Back『 Ound)

図7 症例 1と 正常者における 500 nmの 緑色背景光

(大 きさ 13° )の 輝度を変えた 460 nmの 青色刺激光

(大 きさ 1°,露光時間 50 msec)の 増分閾値の測定 .

正常者では, 2相 性と考えられる曲線を示したが
,

症例 1で は, 2相性とも考えられるが,背景光の輝

度の低いところでの曲線が,報告されているよう

な15)粁体視物質による特性を示すかどうかの判断は

困難である。

膜新生血管を認めた。色覚検査では,仮性同色表は全

表誤読 し,PD‐ 15で は,第 2異常軸に平行な 2本の横

断線を含む 10本の横断線を認めたが,軸 の方向は特定

できなかった。アノマロスコープでは,粁体 1色型色

正常者   保因者 症例 1 症例 2 症例 3
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図8 症例 1,2と彼らの母および母の兄(症例 3)の ERG検査の結果.症例 1,2,3では,single

bright nash ERGで ,律動様小波の減弱消失がみられた。30 Hz nicker ERGは 消失していたが,

photopic ERGに は減弱した,頂点潜時の遅延した反応が認められた。scotopic ERGは正常で

あった。保因者である母には,photopic ERGの軽度減弱がみられた。
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覚 (ACH)様 であった (図 3)。 100‐ hue testで は,総
偏差点 744の 強い色相識別障害がみ られた。NCTの
分離検査では有彩色は分離できず,色の認識は全 くで

きなかった。明度配列検査では,粁体 1色型色覚 と同

様の配列H)を示 した。有彩色配列検査では,第 2異常軸

と平行な配列を示 した(図 9)。 ERG検査では発端者 と

同 じく,30 Hz nicker ERGは 消失 していた が,

phOtopic ERGに は痕跡的 な反応 が認め られ た。

scotopic ERGは正常であった。律動様小波の減弱が著

明であった (図 8).

III 考  按

青錐体 1色型色覚 (BCM)は,X染 色体劣性遺伝を

示す疾患であ り,罹患者は全て男性である。視力は,

0.1～ 0.3程度 と粁体 1色型色覚 (ACH)よ りもやや良

好であるといわれている。ACH様 の強い色覚異常を

示すが,ACHと は,良好な青錐体系機能を証明するこ

とで区別される。

本報告における発端者及びその同胞においては, ア

ノマロスコープにより粁体 1色型色覚 (ACH)様 所見

を示したが,やはり視力は ACHに比較して良好で ,

日眼会誌 96巻  4号

症例 3

図 9 左 :症例 3の 100‐ hue testの 結果.総偏差点は 744,極性の度合は0.03.右 :症 例 3の

Lanthony's new color testの 結果.上段は明度配列検査.下段は有彩色配列検査.

0.15-0.3で あった。仮性同色表では,検査したすべて

の青黄異常表を正読し,青錐体系機能が正常に機能 し

ている可能性が示唆された。すなわち, これまでの報

告では,AO‐ HRR表の青黄異常表の誤読数はさまざま

であったが,こ の同胞においては,AO― HRR表 ,標準

色覚表後天異常用 (SPP‐ 2)と も SPP‐ 2 No3“ 2"以外

に青 黄 異常表 に 1表 も誤 読 が なかった。SPP‐ 2,

Lanthony's new color test(NCT)は , 従来から報告

されている12)AO・ HRR表 の青黄異常表 と併せて非常

に有用な検査法であり,症例 2では,NCTの短波長側

はすべて有彩色として認識できたことも,良好な青錐

体系機能を示している。

さらに,それを裏付けるように,発端者の明所視に

おける分光感度測定では,青錐体系の特性がよく示さ

れた。同時に測定された正常者の分光感度と比較する

と,本症例の青錐体系機能の感度は,正常若年者 より

も高 く,中,長波長側のメカニズムの感度にも匹敵 し

た。BCMで は,中,長波長メカ‐ズムによる短波長メ

カニズムヘの抑制により生じるtransient tritanopia

erectが認められないことが報告 されているが"),分

光感度において,こ の “抑制の解除"に よる青錐体系

一一

・

１

一
一」』

」

籠
蹴
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の感度の上昇が示 された可能性がある。BCMの 分光

感度は,増分閾値の測定を用いて,Pokornyら ")が詳

細に検討して報告 しているが,彼 らの測定では,正常

者の短波長側の感度にはぼ一致 し,感度の上昇はみら

れなかった.こ れは,む しろ 6.2 1og tdと い う強い背

景光 と,36′ という小視野のために,青錐体系の感度上

昇が妨げられた可能性がある。

さらに, この症例が固視 している部位において機能

している錐体系を調べるために,緑色背景光の輝度を

変化 させて青色光の増分閾値を測定 した。正常者にお

いては,こ の閾値曲線は 2相性を示す といわれてお

り15),輝
度の低いところは ■機構によるもので,輝度

の高いところの曲線は,■機構によるものと考えられ

ている.一方,BCMで は,輝度の低いところの曲線は,

粁体視物質による特性を示し,正常者 とは,傾 きが異

なるが,やはり2相性を示し,輝度の高いところでは,

正常者の示 した特性 と同 じであ ると報告 されてい

る4,15).症 例 1,2は ,ア ノマロスコープで均等値の傾

きが,粁体 1色型色覚 (ACH)の 症例の示 した傾きよ

りやや小さいことを考えると,僅かに青錐体系以外の

錐体 メカニズムが残存 している可能性 も否定できない

が,今回は,症例の年齢も低 く,曲 線の傾 きなどの詳

細な検討は困難であった。Smithら 16)は
,青錐体 1色型

色覚 (BCM)の 家系の中に典型的な患者 と,あ きらか

に青錐体系メカニズムに加えて,中,長波長側の錐体

メカニズムが機能 している症例が存在 した家系を報告

している。このような症例からの推測や,遺伝子の座

位が先天性赤緑色覚異常 と同じ部位に存在することな

どにより,いわゆる青錐体 1色型色覚にも,青錐体系

メカニズム以外に他の正常の錐体メカニズム,あ るい

は異常錐体 メカニズムが存在 しうることが考えられ

た .

本疾患の診断に重要な手段であるERG所見は,正

常な scotOpic ERGと 30 Hz nicker ERGの 消失とい

われており,photopic ERGに は痕跡的な反応が認め

られている。).本家系では過去の報告に一致 し6),30 Hz

nicker ERGは 消失 していたが,photopic ERGに は
,

痕跡的な反応がみられた。錐体系の中でただ一つ残っ

ている青錐体は,30 Hzに は追従で きないため7),30

Hz nicker ERGは 消失すると考えられるが,phOtOpic

ERGに見られる痕跡的な頂点潜時の長い反応は,そ の

頂点潜時7)か ら,青錐体系反応の可能性がある。今後こ

の点に関しては,検討する予定である。ERG要素の中

で,本症の律動様小波に関する報告はない。今回の症
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例で,糖尿病網膜症を伴っていない症例 1,症例 2の

いずれ も律動様小波に強い減弱がみ られたことは注 目

に値する。

本症の女性保因者の視機能に関 しては,過去に報告

がある17)18).わ れわれの家系の女性保因者は,視力,色

覚,眼底 には異常 が検 出され なか った が,photopic

ERGの振幅が正常者 より低下 していた。この結果は ,

Bersonら 18)が
述べた ものと一致す る。

青錐体 1色型色覚 (BCM)は ,X染 色体劣性遺伝を

示す ことから,同 胞の母の兄について,色覚検査を行 っ

た ところ,仮性同色表,臨床色覚検査 においては,粁
体 1色型色覚 (ACH)と 区別で きない所見を示 した。

BCMで は,年齢が増加するにつれて,青錐体系機能が

低下 して,ACH様 になるのだ とい う報告があるが,最

近では,正常の加齢変化による短波長領域の感度低

下 19)が, このよ うな結果をもた らす と考 えている報告

もある6)。

本症例は,本来 BCMで あった ものが,重症

の糖尿病網膜症 と白内障のために,存在 していた青錐

体系機能が著明に低下 して ACH様 になった ことが考

えられた。症例 3については, さらに検討を加え,別
に報告するが,発端者 とその同胞は,色覚,心理物理

検査,ERG検 査所見において,海外の過去の報告 と一

致 し,本家系は本邦で初めて報告 された青錐体 1色型

色覚の 1家系であると考えられた .

稿を終えるにあた り,粟屋教授のご指導ご校閲に深謝い

たします。
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