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Schubert‐ Bornschein型先天停止性夜盲を有する 82

歳女性の摘出眼球を組織学的に検討した。特異な網膜所

見としては,網膜の層構造のうち,網膜外顆粒層および

内顆粒層の間に存在する外網状層の形成が不良で,外顆

粒層および内顆粒層の核が入りこんでいる像が認めら

れ,一部外顆粒層と内顆粒層の核が連続している像も認
められた。神経線維層,神経節細胞層,内網状層に明ら

かな異常所見は認められなかった。他に,錐体細胞の核

が外境界膜を越えて内節に外方移動している像,drusen
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の形成,Bruch膜 の肥厚,網膜色素上皮細胞の配列の乱

れなどの網膜の加齢変化が認められた。先天停止性夜盲

では,網膜電図(electroretinogram,ERG)b波 が a波

より小さい negative ERGが認められるが,本症例では

これらの組織学的特徴が電気生理学的異常と関連してい

る可能性があると思われた.(日眼会誌 99:440-444,

1995)
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Schubert― Bornschein型先天停止性夜盲の網膜組織像

山口 克宏,山田 孝彦,玉井
東北大学医学部眼科学教室
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Abstract

We report histological findings of the retina from
an eye with congenital stationary night blindness.
The case was an 82-year-old woman who showed a
Schubert-Bornschein type electroretinogram, and
whose eye was enucleated due to orbital invasion of
paranasal malignant melanoma. The retina had a

disorganized outer plexiform layer with displaced
nuclei of the outer and inner nuclear layer. There
was also outward displacement of the cone nuclei,
formation of hyaline and serous drusen, and disor-

ganized retinal pigment epithelium as the his-
tological changes due to aging. The histological
abnormality seen in the outer nuclear layer could be

responsible for the electrophysiological abnormality
in this case. (J Jpn Ophthalmol Soc 99 z 440-M4,
r995)

Key words : Congenital stationary night blind-
ness, Retina, Outer plexiform layer,
Cone

I緒  言

Schubert― Bornschein型先天停止性夜盲 (congenital

stationary night blindness,CSNB)は ,先天性の暗所
視機能障害を主要症状 とし,網膜電図 (electroretino―
gram,ERG)b波 が a波より小さいnegative typeを 示
すことを特徴とする疾患である

1)2)。 近年,Miyakeら 3)に

より本疾患が完全型と不完全型の 2つ に分けられること

が明らかにされ,疾患に対する理解が深まりつつある。
しかし,CSNBの網膜を組織学的に検討した報告は極め
てまれである。今回,我々はCSNBと思われる患者の網

膜を組織学的に検討し,興味深い知見を得たので報告す
る。

II 症  例

症 例 :82歳,女性.
既往歴 :特記すべきことなし.

家族歴 :第二次世界大戦時の不幸により,生存する血

縁者がなく,正確な家系調査は不可能であった。

現病歴 :初診時の間診では,青年期以前から暗所で物
が見えにくいことを自覚していた。数年前から特に右眼

の視力低下を自覚したが,放置していた。 2か月前から
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右眼球突出を自覚し,眼科および耳鼻科的精査により右
副鼻腔悪性腫瘍と診断された。1991年 7月 30日 ,耳鼻科

的に腫瘍摘出術が施行され,同時に右眼球も摘出された。

副鼻腔腫瘍の病理組織は悪性黒色腫であった。

現 症 :視力は右眼 0.02(矯正不能),左眼 0.5(矯正
不能)で,屈折は右眼-2.75 D C cyl-0.25 DA 180° ,

左眼-1.25 D C cly-0.75 DA 180° であった。石原式色

覚表による色覚は,右眼は判読不能であり,左眼は正常
であった。眼圧は右眼 18 mmHg,左眼 14 mmHgであっ
た。右眼球は全方向に運動制限があり,眼球突出度検査
では,右眼 22 mm,左眼 14 mmで著明な右眼球突出が認
められた。Goldmann視 野検査はほぼ正常であり,細隙
灯顕微鏡検査では両眼に老人性自内障が認められた。右

副鼻腔腫瘍の magnetic resonance imaging(MRI)と

COmputed tOmography(CT)像では,腫瘍の眼富内進

図 1 右眼の眼底像。
腫瘍の圧迫によるchoroidal foldが みられ,黄斑部に
は老人性円板状黄斑変性の所見が認められる。

図 2 螢光眼底撮影像 .
ドルーゼおよび黄斑部に過螢光が認められる。
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展が認められた。眼底検査では右眼に腫瘍の圧迫による

choroidal foldが認められ,両眼の黄斑部には老人性円
板状黄斑変性が認められた。また,両眼底後極部から周
辺部にかけて drusen(ド ルーゼ)が認められ,両眼の視
神経乳頭および網膜血管は正常であった (図 1).螢光眼
底造影では,造影初期からドルーゼおよび黄斑変性部に
過螢光が出現し,後期まで持続して認められた (図 2)。
暗順応下の single nash ERG検査では,b波の振幅が著
明に低下し,いわゆる Schubert―BOFnSChein型 negative

ERGが示された(図 3)。 ただし,右眼は律動様小波のみ
られない完全型 negative ERGを示したのに対し,左眼
では減弱はしているものの律動様小波が記録され,完全
型 negative ERGと は異なっていた。暗順応は Gold―

mann・ Weekers(ゴ ールドマン・ウィーカース)暗順応
計を使用し,15°の上方網膜に 11°の円形刺激を投射する

ことで測定した。その結果,両眼に錐体暗順応のみの一

相性の反応が示された (図 4)。 以上の結果から,我々は

本例をドルーゼおよび老人性黄斑変性を伴った非典型的

な Schubert^Bornschein型 CSNBと診断した。
右眼網膜組織像 :摘出した眼球は,ブアン固定液で固
定し,パラフィン包埋後 4μmの切片を作成し,ヘマトキ
シリン・エオジン染色を行った。網膜組織学的所見とし

ては,網膜の層構造のうち網膜外顆粒層および内顆粒層

lom sec

図 3 Single nash electrOretinOgram(ERG)検 1査 .
上段 :症例右眼,中段 :症例左眼,下段 :正常対照.

症例では,b波 の振幅が著明に低下 し Schubert―
Bornschein型 negative ERGが 認めらオtる 。
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図 4 GoldmannoWeekers暗順応計検査 (右眼)。
錐体暗順応のみの一相性の反応が認められる。
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図 5 右眼網膜組織全体像 (中間周辺部 )。
網膜の層構造のうち,網膜外顆粒層および内顆粒層の
間に存在する外網状層の形成が不良で,外顆粒層ない
し内顆粒層の核が入 りこんでいる像が認められ,一部
外顆粒層と内顆粒層の核が連続している像 も認められ

る (矢印).バーは 30 μm

図 7 内節のレベルの水平切片組織像 .
錐体細胞の核が入 り込んでいる像が認められる (矢

印)。 バーは 4μm
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図 8 右眼網膜組織像 (周辺部 )。
ドルーゼの形成 とBruch膜の肥厚が認められる (矢

印). バーは 15 μm

図 6 網膜組織拡大像 (後極部 )。
錐体細胞の核が外境界膜を越えて内節に外方移動して

いる像が認められる (矢印)。 バーは 15 μm
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の間に存在する外網状層の形成が不良で,外顆粒層ない

し内顆粒層の核が入りこんでいる像が認められ,一部外
顆粒層と内顆粒層の核が連続している像も認められた。

この異常所見は,網膜後極部から周辺部に至るまで連続
して認められた。神経線維層,神経節細胞層,内網状層
に明らかな異常所見は認められなかった (図 5)。 また,

錐体細胞の核が外境界膜を越えて内節に外方移動してい

る像が,網膜後極部から周辺部まで認められた (図 6).

内節のレベルの所を水平に切った切片では,蜂巣状構造
がみられ,そ の中心に梓体と錐体が規則的に配列してい

る像が認められたが,一部の錐体内節に視細胞の核が入

りこんでいる像が示された(図 7)。 これらの所見の他に

後極部から周辺部にかけてドルーゼの形成とBruch(ブ

ルッフ)膜の肥厚と変性,脈絡膜新生血管の変性ブルッ
フ膜内への進入,脈絡膜結合組織の肥厚と器質化,網膜
色素上皮細胞の配列の乱れがみられる領域が認められた

(図 8)。

III 考  按

眼底に特記すべき普遍的異常のみられない狭義先天停

止性夜盲は,ERGに よりその臨床分類がなされている.
ERGの b波振幅に強い減弱がみられ,b波が a波 より小

さいnegative typeを 示す病型を Schubert‐ Bornschein

型という1).得体系視機能が残存し,ERGで は a波およ
びb波が軽度に減弱するsubnormal typeが 示される病

型はRiggs型 と分類されており,拝体系視機能が欠如
し,常染色体優性遺伝を示す病型は Nougaret型 と呼ば

れている2). :三.宅 4)5)は , negative ERGを 示す Schubert―

Bornschein型 を得体系視機能を欠く完全型と,拝体系視

機能が残存する不全型に分類した。これによれば暗順応

検査では,完全型は二次暗順応を欠如し,一次暗順応に

も軽度の上昇がみられるが,不全型は二次暗順応が軽度
ながら認められる。Single nash ERGはいずれも強 く減

弱したb波を示すが,完全型では律動様小波の減弱が不

全型の減弱に比較して著しい。Scotopic ERGは ,完全型

ではnonrecordableであるのに対し,不全型では recor‐

dableで ある。 30 Hiz■cker ERGお よび photopic ERG

では,不全型の振幅が完全型に比較して有意に低い。遺

伝形式は,完全型では常染色体劣性およびX染色体劣性
遺伝がみられ,不全型ではX染色体劣性が示唆されると
いう。屈折では,完全型に中等度～高度近視がみられる

のに対し,不全型では遠視系屈折異常が認められるとさ

れている。今回の症例では,ゴールドマン・ ウィーカー

ス暗順応計で両眼に梓体暗順応障害が認められ,暗順応

下 single nash ERG検 査で b波の振幅が著明に減弱し

た Schubert―Bornschein型 negative ERGが 両眼に不さ

れた。ただし,右眼は律動様小波のみられない完全型の
negative ERGを 示したのに対し,左眼では減弱した律

動様小波が記録され,完全型の negative ERGと は異
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なっていた。加えて,屈折異常が軽度の近視性乱視であっ

たこと,家系調査が不可能であったことも本症例を完全

型ないし不全型に分類することを困難にしていると考え

られる。過去の報告によれば,CSNBの眼底所見には特
異的な変化が認められず,近視に合併 したと思われる

tilted disc syndrome,乳 頭耳側の軽度蒼自化,赤道部の

tapetal renexの異常などが知られている
5)。 しかし,本

症例に認められるようなドルーゼおよび黄斑変性の合併

はこれまで報告がなく,これらは網膜の加齢変化による

ものと考えられる。鑑別すべき疾患として,眼底後極部
にserousな いしsemisolidな 多数の ドルーゼを呈する

常染色体優性家族性 ドルーゼがあるが,こ の疾患では

ERGは正常である。また,老人性円板状黄斑変性におい

てもERGは正常であることが多く,negative b波 を呈

する病型の報告はない。したがって,本症例はドルーゼ

および老人性黄斑変性を伴った非典型的な Schubert‐

Bornschein型 CSNBと 考えるのが妥当と思われる。
CSNBの網膜を組織学的に検討した報告は少なく,一
定の見解は得られていない。Franceschettiら

6)は ,常染

色体優性遺伝性夜盲症で知られる Nougaret家系の 1症

例の網膜組織像を解析し,MacManus染色における視細

胞外節の染色性の減弱を指摘している。 この家系患者で
は,夜盲の場が視細胞にあることが予想されるため,今
回の症例との対比には適さないと考えられる。また,同

氏はERGが subnormal patternを示す先天性夜盲症の
72歳女性の網膜を検討し,錐体細胞の核が外境界膜を越

えて錐体内節の方へ移動している割合が顕著であること

を指摘した。この変化は,一般に網膜の加齢変化として

知られているが,同氏の経験を明らかに越える異常な割

合であったという。また,周辺部網膜には空胞化がみら

れ,網膜視細胞外節は正常網膜と比較すると密度が減少
し短縮して認められた。 しかし,網膜の変性像と考えら
れる所見を示す領域は視神経乳頭の周囲に限局していた

という。これらの所見から,錐体細胞の核の外方移動が

先天性夜盲症の特徴的な網膜病理像であると考察 し

た6)。 今回の我々の検討でも,Franceschettiの報告と同

様に多数の錐体細胞の核が外境界膜を越えて内節に外方

移動している像が認められた。しかし,同年代対照にお

ける出現率と定量的に比較検討することが困難であり,

現時点では本症例における核の外方移動は網膜の加齢変

化として理解するのが妥当と思われる。他に,Watanabe

ら7)お よび Katoら 8)は ,絶対緑内障のため摘出した 77歳

の先天停止性夜盲症患者の眼球を検討し,神経節細胞の

緑内障による減少以外には網膜に異常のみられないこと

を報告している。

本症例では,網膜組織の特異的所見として,網膜の層

構造のうち網膜外顆粒層および内顆粒層の間に存在する

外網状層の形成が不良で,外顆粒層ないし内顆粒層の核
が入りこんでいる像がみられ,一部では外顆粒層と内顆
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粒層の核が連続している像も認られた。CSNBの夜盲の
機序に関しては,完全型では拝体系機能であるscotopic

ERGが完全に消失することから,網膜外節より中枢にあ
るscotopic b波 発生層に異常が存在する可能性が指摘

されている。また,三宅5)は,錐体系 ERGを 明順応背景
光下の持続光刺激によるON反応とOFF反応に分離し
て記録し,完全型のON反応の減弱を認め,網膜中層の
錐体系視路の異常を指摘している。不全型では,photopic

ERGお よび 30 Hz nicker ERGに おいて比較的強い振
幅の減弱が認められ,OFF反応のrapid decayも 減弱を
示し,錐体細胞自体にも異常があることが示唆されてい
る。Fundus renectometryを 用いた解析では,CSNBの
ロドプシン量および光照射後のロドプシン再生速度が正

常であり,本疾患の主病因が視細胞外節に存在しないこ

とが明らかにされている9)～ 11)。 今回の症例の網膜組織で

は,網膜外顆粒層および内顆粒層の間に存在する外網状
層の形態異常が認められ,本症例における電気生理学的
異常と関連している可能性が考えられた。

本症例の後極部には検眼鏡的にドルーゼおよび老人性

円板状黄斑変性が認められ,螢光眼底造影ではドルーゼ

および黄斑変性部に過螢光が示された.組織学的には,
網膜色素上皮細胞の配列の乱れがみられる領域が存在

し, ドルーゼの形成とブルッフ膜の肥厚が認められた。

本邦においても老人性円板状黄斑変性が増加傾向にあ

り,今後 CSNBと の合併例の発見が増加していくことが

予想される。本症例では,網膜の組織学的特徴として外
網状層における特異的な形態異常がみられたが,CSNB
網膜組織の普遍的病態の把握のために,今後さらに多数
例で病理組織学的解析が進められることが望まれる。
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