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要

優性遺伝性若年型視神経萎縮の 8家系 36例の うちの

18例 と,臨床的には正常と考えられた発症者の同胞 2名

について,色覚,心理物理検査を中心に視機能を調べた。

色覚検査では, 8家系中 7家系には青黄異常を主体 とし

て示す症例が家系内に 1人は存在 した。しかしながら,

色覚検査の全体の評価から典型的な青黄異常と判定され

るのは,僅かに 4例 と考えられ,視神経疾患における後

天性色覚異常の特異性の低さを示 した。赤緑異常を主に

示す 1家系がみられた。 3家系 5例における視感度測定
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約

においては,短波長領域の著明な感度低下とともに,中

長波領域でも感度低下を示した。また,視力,眼底が正

常な同胞の検査で青錐体系機能の異常が示唆されたが,

青錐体系機能ではいろいろな要因で容易に感度低下が起

こるので,慎重な検討が必要であると考えられる。(日 眼

会誌 99:964-971,1995)
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Abstract
Visual functions including color vision and spect- the middle and long wavelength range as well as

ral sensitivity were investigated in 18 of 36 patients markedly decreased sensitivity in the short wave-

and in 2 persons with normal visual acuity in 8 length range. Decrease in spectral sensitivity in the

families with dominantly inherited juvenile optic short wavelength range or minimal blue-yellow

atrophy. Seven of the 8 families had at least one color vision defect in a subject's brothers with
member who showed mainly acquired blue-yellow normal visual acuity is interesting, but further study

color vision deficiency. However, only 4 patients is needed because blue sensitivity decreases easily in

showed typical blue-yellow color vision deficiency, various conditions. (J Jpn Ophthalmol Soc 99:964

which suggested nonspecific characteristics of color -971' 1995)

vision deficiency in optic neural diseases. One family
showed mainly acquired red-green color vision Key words: Dominantly inherited juvenile optic

deficiency. Spectral sensitivity functions measured atrophy, Color vision deficiency,

in 5 patients of 3 families showed sensitivity loss in Spectral sensitivity

本邦では,こ れまで大庭ら5),小 口15),中塚ら16),吉川

ら17),加藤ら18),雲井ら19)の それぞれ 1家系,若倉 ら20),

Miyakeら 21)の それぞれ 2家系の計 10家系の報告があ

る。一方,我々は 2世代または3世代にわたり視力障害

と視神経萎縮を示し,本疾患が考えられる8家系の 36例

(Miyakeら 21)がすでに報告した 2家系を含む)を経験 し

たが,そ のうち 18例 と,臨床的には正常と考えられた発

症者の同胞 2名 について,色覚,心理物理検査を中心に

視機能を調べたので報告する。
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I緒  言

優性遺伝性若年型視神経萎縮は,多 くの視神経疾患が

赤緑異常を主体 とした色覚異常を示す中で,青黄異常を

示すことが特徴の 1つ といわれている1)-5)が,赤緑異常

を主体 とした症例6)～ 8)ゃ ,高度な障害により全色盲様の

症例も報告9)さ れている。一方,本疾患は,同一家系内で

も障害の程度に大 きな差違があることも知 られてお

り2)10)～ 13),最近では,臨床的には正常な症例も存在する可

能性が考えられている14).
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II症  例

家系図を図 1に示す。家系調査または検査で視力障害

を示した 36例のうち,男性は18例,女性は 18例で同数

である。以下には,今回検査対象とした視力障害を示す

18例について述べる。症例には検査の内容をよく説明

し,同意を得ている。

検査時の症例の年齢は 5～59歳で,8家系の発端者の

うち,6例は0代から 10代であり,小学校の就学時検診

で指摘されている。

視力は,一番低い者では0.04,良 い者では0.8で,左
右差は比較的少なかった。視力と症例の年齢には関係が

みられなかった。

Goldmann視野検査では,周辺視野は正常であったが,

マリオット盲点の拡大を示すか,中心比較暗点を示す症

例が半数以上にみられた (表 1).

眼底所見では,いわゆる耳側蒼白を示す者がほとんど

であり (代表として症例 18を示す),症例 19,20の よう

に視力が著しく低い症例でも,視神経乳頭はいわゆる耳

側蒼白を示しているが,他に低形成を示す症例 17や ,全

体に萎縮 を示す症例 (症例 6,8,14)も みられた (図

2).症例 19の 視力 は右眼 0.05(0.06× -3.5),左 眼

0.04(0.06× -4.0),同胞の症例 20の 視力は右眼 0.03

(0.05× -4.5 cyl-2.O Ax.70° ),左眼 0.03(0.04× 一

5.5)で中等度近視であるが,眼底は豹紋状で網膜絡膜萎

縮が認められた。

次に,色覚検査の結果を示す。まず,仮性同色表とし

て青黄異常 と赤緑異常が検出可能な標準色覚表第 2部

表 1 視力,Goldmann視 野の結果
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CS:中 心比較暗点 M:マ リオット盲点拡大

(SPP-2)お よび AO―HRR表 (HRR表 )を用いた.SPP―

2では青黄,あ るいは赤緑異常用の表が,全表が読めない

者を強度異常,読めない表がある者を異常,全表読める

者を正常 と, 3段階に分けて示すと青黄異常の方が強度

にでている症例も3例あるが,多 くの症例で青黄異常と

赤緑異常が同程度に,あ るいは両者とも強度に合併して

いるか,全色盲様であった。HRR表においては,表の規

定に従って分類したが,同様に青黄異常と赤緑異常が同

Ⅲ V
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図 1 家系図.

黒四角または黒丸 :視力障害,図 :死亡,× :検査施行,ノ :発端者

20
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程度に,あ るいは両者 とも強度に合併 していた (図 3).

パネル D‐ 15テ ス トにおいては,合併 した症例か ら全

色盲様の強い異常を示す症例があり,不合格であった症

例のみ,そのパターンを図 4に示すが,第 3異常 と判定

される症例は僅かに 2例であった。

Farnsworth‐ Munsell 100‐ Hue Test(100‐ Hue Test)

では,検査した 18例中,第 3異常様のパターンを示 し

たのは 8例で, 6家系のいずれかの症例にみられた。図

5に は,総偏差点が 1,000以 下の症例の結果のみ示 し

た。 この中で,北原 ら22)の
解析法により有意な極性の度

合いがあり,しかも中心性漿液性網脈絡膜症を典型例 と

して選んだ青黄異常の基準に当てはまる症例は僅かに 4

例であった。総偏差点 と症例の年齢には関係はみられな

日眼会誌 99巻  8号

図 2 視神経所見 .

左から典型的な乳頭耳側蒼白を示す

症例 18,視力は著 しく低いが,依然

として乳頭耳側蒼白を示す症例 19,

20の同胞例,下 は全体 に蒼白を示す

症例 14の 眼底写真および視神経の

形態異常を示す症例 17.

かった。

北原 ら22)の
方法に従って解析した結果を示すと,いわ

ゆるスコトピック軸を示す症例の方が多 く,青黄異常と

判定されても中心性漿液性網脈絡膜症で北原らが得た症

例の極性の分布に比べると極性の度合いが低かった (図

6).

Lanthony's New Color Testで異常が検出された症

例を図 7に示す。 ここでも純粋な青責異常を示す症例は

少なく,赤緑異常を合併するか,ス コトピック軸の方向

に異常のある症例がみられた。 1例に赤緑異常が主体に

なった症例 (症例 8)がみられた。

3家系 5症例に視感度測定を行った (図 8)。 方法は,

大きさ 5度の自色背景光上に 1度,50 msの 各波長の刺

「
」

」
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家系症例 年齢性
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図 3 標準色覚表第 2部 (SPP‐ 2)お よび AO‐ HRR
表 (HRR表 )の結果 .

黒の棒は全表読めない症例。SPP-2で は,青黄,あ
るいは,赤緑異常用の表が,そ れぞれ全表が読めな

いものを強度異常 (長い斜線),読めない表があるも

のを異常 (短い斜線),全表読めるのを正常 (PASS)
と3段階に分けて示す.HRR表 は,表の規定に従っ

て 4段階にそれぞれの型の異常を程度分類 した.

V

家系 I
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Ⅶ
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Ⅷ
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図 4 パネル D‐ 15テス トの結果.

不合格であった症例のみ,そ のパターンを示す

Ⅵ Ⅶ

図 5 Farnsworth‐ Munsell 100‐ Hue Testの 結果 .

総偏差点が 1,000以下の症例の結果のみを示 した。
**は

北原 ら22)の
解析法により典型的な青黄異常に属する

もの。
*は そのパターンより主な色覚異常が青黄異常であると考えられる症例 .
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図 6 Farnsworth‐ Munse11 100‐ Hue Testの結果を北原ら22)の方法に従って解析した異常の軸と極性の度

合い。

矢印の位置は混同軸,矢印の先端の位置は極性の度合いを示す。斜線の領域は青黄異常,網掛けの領域は

いわゆるスコトピック軸を示す。スコトピック軸を示す症例の方が多く,極性 (0.23以上)は あっても全

般に低かった。極性の度合い 0.41～ 1.38は ,北原ら22)の 中心性漿液性網脈絡膜症症例の極性の分布.
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図 7 Lanthony's New Color Testの結果 .

異常が検出された症例のみ示す。
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図 9 視力,視神経の検眼鏡的所見,色覚検査が正常

な同胞の 1例の視感度。

正常者の同年代 と比較すると短波長領域の感度低下

がみられる。

網 :正常者 4名 (平均値 ±標準偏差),

黒三角 :23歳症例 10

激光を呈示し増分閾値を求めた。その結果, 5例 とも同

年代の正常者 と比べて短波長領域の著明な感度低下 と,

中長波長領域での軽度の感度低下を示し,ま た,正常者

にみられる長波長領域の感度上昇
23)が なかった。

さらに,視力,視神経の検眼鏡的所見,色覚検査が正

常な同胞の 1例 (症例 10,23歳 )の結果を示す。視力は,

右 眼 0.1(1.2× -2.5=cyl-2.5 Ax.4° ),左 眼 0.3

-4

II

i
I
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III 考  按

優性遺伝性若年型視神経萎縮は,視神経疾患の多 くが

後天性赤緑色覚異常を中心 とした異常を示すのと異な

り,後天性青黄異常を示すことが特徴であるといわれ,

先天性第二色盲 との鑑別が問題 とされる疾患5)で ぁった

が,青錐体系網膜電図を記録することにより鑑別が可能

であることがすでに示されている2)。 _方 ,遺伝性視神経

疾患においては通常,網膜電図 (ERG)は正常であると

いわれている25)が,優性遺伝性若年型視神経萎縮の特徴

をもちながら,ERGに 特徴的な異常を示す 2家系が報告

相

対

感

度

相

対

感

度

-1
百 1

400 500 600 700 400 500 700 400 500 600 700

波 長 (lm)              波 長 10m)              波 長 (lm)

図 8 3家 系 5症例の視感度.

方法は,大 きさ5度の自色背景光上に 1度,50 msの 各波長の刺激光を呈示 し増分閾値を求めた。同年代の正

常者 と比べて短波長領域の著明な感度低下 と,中長波長領域での軽度の感度低下を示し,ま た,正常者にみ

られる長波長領域の感度上昇は認められない。

網 :正常者 4名 (平均値士標準偏差),  網 :正常者 4名 (平均値 ±標準偏差),   網 :正常者 4名 (平均値±標準偏差),

黒丸 :17歳症例 11           黒三角 :34歳症例 12,黒丸 :39歳症   黒三角 :38歳症例 14,黒丸 :13歳症

例 13                例 15

[og td

家 系 V (1.2× -2.5=cyl-2.O Ax.164° ),両眼とも仮性同色表

は正常であった。100‐ Hue Testでは,左右眼とも総偏差

点は 20で ,同年者の報告
24)と 比べても十分に正常範囲内

と考えられた。左眼の視感度測定では,正常者の同年代

と比較すると,長中波長領域の感度に全 く差がなかった

のに対し,短波長領域の感度は低かった (図 9)。 同じ家

系の同胞 (症例 9,21歳 )に おいては,視力は右眼 0.1

(1.5× -4.5=cyl-1.75 Ax.180° ),左眼 0.09(1.5× 一

4.5=cyl-2.O Ax.180°),SPP‐ 2で左眼は第 3表の “2"

以外に 2表の青黄表を誤読した。右眼は正常であった。

100-Hue Testに おいては,両眼 とも同年者の正常値 を

僅かに超え,混同軸の判定では,左眼は青黄異常軸を示

した。右眼は特定の軸を示さなかったが,主に青緑領域

に混同がみられた。Lanthony's New Color Testで は,

右眼は正常であったが,左眼は総得点 2の微度の青黄異

常を示した。

相

対

感

度

亜

-1

亜
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されており26),鑑別を要する。今回の症例には,こ のよう

なERGに異常のある家系は含まれていない。

先天性第二色盲
27)と の鑑別 という点において,今回の

多数例の結果で明らかなように,優性遺伝性若年型視神

経萎縮の色覚所見は多様であり,典型的な青黄異常とし

て示される症例は少なく,純粋に青黄異常のみを示す先

天性第二色盲とは色覚所見においても異なることが示さ

れた。これまでの本邦の報告例において “青黄異常"と

述べられている症例
16)17)も ,全体の評価 としては青黄異

常と認められるかも知れないが,示された各検査をみる

と,その異常は典型的な青黄異常を示している者はむし

ろ少ないと考えられた。このことは,若倉 ら20)の報告に

もすでに述べられている。先天性第二異常が示す純粋な

青黄異常のみならず,後天性青黄異常を示す典型的な疾

患として中心性漿液性網脈絡膜症と比較してもわかるよ

うに22),青黄異常を示しても単にそれだけの異常にとど

まらず,広い範囲の異常を示していた。球後視神経炎で

障害された 3種の色覚メカニズムの障害の程度を網膜疾

患と比較すると,前者では 3種の色覚メカニズムが併せ

て障害されているといわれており28),本
疾患においても

視神経疾患としての色覚異常の特徴を十分に備えている

と考えられた。

さらに,視感度曲線の測定においては,短波長側の極

大部の欠損に示される青錐体系の著明な感度低下に加え

て,中,長波長側にも感度の低下がみられた。正常者で

みられた長波長側の極大部位 も,今回測定した本疾患の

症例では認められず,神経経路の障害23)29)を 示している。

ただし,先天性第二色盲
27)で も中,長波長領域の感度低

下は認められないものの, このような神経経路の反応の

欠如は示されており,こ の経路の解明はまだ未解決であ

る。

色覚異常の多様性という点では,赤緑異常を示す家系

も報告
6)～ 8)さ れている。我々の症例も含めて,主たる色

覚異常の型は家系により異ならないと考えられた。赤緑

異常を示す症例では,レーベル病30)と の鑑別が ときに問

題となるかも知れないが,発症時期や臨床経過が異なる

こと, ミトコンドリア遺伝子の検索31)な どで鑑別は可能

であると考えられる。 また,優性遺伝性若年型視神経萎

縮においても視機能異常の進行がみられるが,その程度

は非常に少ないことが報告
32)さ れている。本報告の家系

IV,V(症例 6,7,8,11)にはミトコンドリア遺伝子の

11778番 の異常についてのみ検査を行っているが,異常

は認められていない。

また,視力,眼底が正常な同胞の検査で青錐体系機能

の異常が示唆されたことは興味深い。最近,視力や自色

示標による静的視野測定で正常と考えられた本疾患の家

系内の症例で,青色示標による静的視野測定により異常

が検出されたことから,臨床検査では正常にみえる症例

が存在する可能性が報告
14)さ れた。青錐体系機能の障害

日眼会誌 99巻  8号

は,近視性の網膜変化や加齢などにより容易に修飾され

やすいので,そ の評価には十分な検討が必要であると考

えられる。今回の症例 10で は,近視は軽度近視であり,

視神経,網膜には変化を認めなかったが,症例 9では中

等度の近視があり,眼底にも近視性変化を認めた。 した

がって,今回捕えられた青黄異常あるいは,青錐体系機

能の異常が直接本疾患によるものと決めることはできな

いが,本疾患に由来している可能性 も否定できない。本

疾患の特徴 として視機能の障害の程度に大きな差異があ

ることがいわれており10)～ 14),視力が正常でも何らかの特

徴的視機能障害を認めれば罹患していると考えるべきな

のかは,さ らに検討を要すると思われる。
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