
Ⅰ は じ め に

家族性滲出性硝子体網膜症(familial exudative vitreor-

etinopathy：FEVR)は，網膜血管形成不全を基盤とす

る遺伝性の網膜硝子体異常である．孤発例が多い一方で，

原因遺伝子が多く見つかることによって疾患概念に他疾

患との重複も示唆され，やや混乱がみられる．また，名

称にある滲出が必ずしも伴うとは限らない．ここでは，

定型例の診断と治療の手引きを述べる．

Ⅱ 疾 患 概 念

網膜血管形成不全を基盤とする先天網膜硝子体異常で

ある．病像は未熟児網膜症(retinopathy of prematurity：

ROP)に類似するが，大部分は満期出生児に発症し酸素

投与などの既往がない．

常染色体優性，常染色体劣性あるいは伴性劣性遺伝を
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Familial exudative vitreoretinopathy is a heredita-

ry insufficiency of retinal vascularture, which

manifests a variety of vitreoretinal abnormalities,

including nonvascularlized retina, abnormality of

retinal vessel growing, dragged retina, retinal folds

and total retinal detachment. While causative genes

have been identified, cases are often sporadic.

Periodic examination is necessary to find recurrence

of the disease and late complications, including

rhegmatogenous retinal detachment, cataract and

glaucoma.
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家族性滲出性硝子体網膜症(FEVR)は，網膜血管形成

不全を基盤とする遺伝性の網膜硝子体異常である．病像

は，無血管領域と網膜血管先端部異常から，牽引網膜，

網膜ひだ，網膜全剝離まで多彩である．家族性で原因遺

伝子が多く見つかっているが，孤発例も多い．再燃や晩

期合併症が起こり得るため，長期にわたって定期検査が

必要である．(日眼会誌 121：487-497，2017)
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示し，いくつかの原因遺伝子が見出されているが，さま

ざまな未知の原因遺伝子があると推測される．家族性で

ない孤発例も多い．典型例は遺伝性疾患であるが，網膜

形成不全は，胎内の低酸素，感染，他の先天異常の合併

によっても起こり得るので，鑑別が重要である．

血管形成不全の程度によって，多彩な眼底所見を示す．

大部分は疾患の活動期が胎内で終了しているが，出生後

も続いている症例もある．また，成長期に再燃すること

もある．若年者の裂孔原性網膜剝離の基礎疾患となるこ

とも多く，定期的な眼底検査が必要である．

Ⅲ 歴 史

1969 年に Criswick らは，未熟児の既往がないにもか

かわらずROPに類似した病像を持つ家族性の網膜硝子体

疾患を報告し，FEVRの名称を提唱した1)
．1971 年 Gow

らは本症が進行すると推測して 3 期に分類するととも

に，常染色体優性遺伝であることを明らかにした2)
．La-

qua は蛍光眼底造影によって Gow の分類に修正を加え

た3)
．その後，病像の解釈や診断基準について多くの提

言があり，我が国では西村ら4)5)
，宮久保ら5)6)

，大久保

ら5)7)の報告がある．

病像で混乱があったのは網膜ひだ(鎌状網膜剝離)の解

釈であり，硝子体血管系遺残(persistence of fetal vascu-

larture：PFV)〔旧名：第一次硝子体過形成遺残(persi-

stent hyperplastic primary vitreous：PHPV)〕との鑑別

で多くの議論があった5)8)9)
．現在は，網膜ひだはROPそ

の他の小児の網膜硝子体増殖病変に伴う非特異的な牽引

性網膜剝離と理解され，FEVRは網膜血管の形成不全を，

PFVは硝子体血管の遺残を手掛かりに鑑別することがで

きる10)
．その後，光干渉断層計11)12)や網膜電図13)によって

病像が詳細に検討されている．

遺伝に関しては，2000 年代以降，多くの原因遺伝子

が発見されてきた14)
．その多くは網膜血管形成に関わる

Wnt シグナル伝達物質の遺伝子であったが15)〜24)
，最近は

他の血管形成や網膜神経節細胞形成に関わる遺伝子の変

異が発見されている25)〜30)
．それに伴い，伴性劣性遺伝の

Norrie 病とオーバーラップしていることが明らかになっ

た15)19)31)
．従来は，FEVRは全身異常を伴わないとされて

いたが，合併例も報告されるようになった15)19)27)31)
．さら

に成熟児に限らず，ROP 患児でも FEVR の遺伝子変異

が見出されるものがあり，通常では ROP が起こりにく

い週数や体重が大きい未熟児での発症や ROP の重症化

を引き起こすと考えられている32)〜35)
．

治療に関しては，出生後もなお活動性があるものに対

して光凝固や硝子体手術が行われてきたが36)〜38)
，近年は

10代後半まで再燃することが注目され，その治療が検討

されている39)
．また，若年期に裂孔原性網膜剝離を起こ

すので，その治療に関して多くの報告がある40)41)
．

Ⅳ 病 像

胎内で発病するので初期からの経過を観察することは

できないが，ROPとほぼ同等の進行をとると考えられて

おり，病像も類似している．しかし，病勢の進行が緩徐

なため，病像は多彩で左右眼の違いも大きい．網膜血管

が成長する距離は耳側のほうが長いので，ROP同様に網

膜血管形成不全と線維血管増殖は大部分が耳側主体に起

こるが，鼻側にもみられることもある．

�．出生時に瘢痕化している場合

�) 網膜周辺部の無血管領域と周辺部変性(図 1)

網膜血管成長が中途で止まっており，それより周辺部

は無血管領域となり，網膜は菲薄あるいは変性している．

耳側真横では網膜血管成長がやや遅れるので，この部位

で無血管領域や変性は後方に向けて湾入(wedge)がみら

れることがある．

�) 網膜血管の走行異常(図 1，図 2)

網膜血管成長先端部で多分枝，異常吻合がみられる．

�) 線維血管増殖組織(図 2)

有血管領域と無血管領域の境に，瘢痕となった線維血

管増殖組織が存在する．網膜上の軽度なものから，硝子

体腔に立ち上がり，時には水晶体後部にまで達している

場合もある．この線維組織の周囲では，硝子体が広く網

膜に接着している．

�) 滲出

活動性を示す所見であり，比較的最近まで活動性が

あった場合は，線維血管増殖組織の周囲に網膜下滲出が

みられる．

�) 牽引網膜(図 3，図 4)

線維血管増殖組織の収縮によって，網膜が牽引され

る．牽引は線維血管増殖組織に向かって全方向で起こる

ので，網膜は周辺部に向かってだけでなく，円周方向に

牽引され伸展する．その結果，網膜血管は直線化すると

ともに，束ねられる方向に移動し，黄斑も線維血管増殖

組織の方向に偏位し，乳頭も変形する(牽引乳頭)．

�) 網膜ひだ(図 5)

線維血管増殖組織の収縮・牽引が高度であれば，網膜

は周辺に向かって強く牽引されるとともに，円周方向に

束ねられる．網膜ひだは乳頭から線維血管増殖組織に向

かって索状物としてみられるが，網膜が折り畳まれた特

殊な牽引性網膜剝離である．

�) 網膜全剝離(図 6，図 7)

線維血管増殖組織による収縮・牽引が高度であれば，

ROP の stage 5 のように網膜は全剝離する．線維血管増

殖組織がさらに収縮すれば，水晶体を前方に押し出し，

前房は消失して角膜混濁が起こる．このような高度な障

害が胎内で起これば，小眼球を呈することが多い．
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A B

図 1 網膜周辺部の無血管領域と血管先端部の異常．

Ａ：網膜血管が周辺部で途絶して無血管領域となり，網膜は広く菲薄，変性している．後極に異常はない．

Ｂ：蛍光眼底造影では，網膜血管の先端部に多分枝と異常吻合がみられる．

A B

図 2 網膜周辺部の線維血管増殖組織瘢痕．

Ａ：網膜周辺部の無血管領域と有血管領域の境に，硝子体腔に向かう線維血管増殖組織の瘢痕がみられる．

後極に異常はない．

Ｂ：蛍光眼底造影では，線維組織からの漏出はなく，網膜血管の先端部に多分枝と異常吻合がみられる．

A B

図 3 牽引網膜．

Ａ：網膜は周辺部の線維血管増殖組織によって前後方向ならびに円周方向に牽引され，網膜血管は直線化し

てやや束ねられている．黄斑は周辺部に向かって偏位している．

Ｂ：蛍光眼底造影では，網膜が血管とともに牽引されていることが分かる．線維血管増殖組織からの色素漏

出はない．
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A B

図 4 牽引網膜．

Ａ：網膜は周辺部の線維血管増殖組織によって前後方向ならびに円周方向に牽引され，網膜血管は高度に直

線化して束ねられている．周辺部に軽微な網膜ひだが形成されている．黄斑は形成されていない．

Ｂ：蛍光眼底造影では，網膜が血管とともに牽引されていることが分かる．線維血管増殖組織からの色素漏

出はない．

A B

図 5 網膜ひだ．

Ａ：網膜は周辺部の線維血管増殖組織によって前後方向ならびに円周方向に高度に牽引され，折り畳まれ

る．黄斑を含む後極網膜はひだの中に巻き込まれている．

Ｂ：蛍光眼底造影では，鼻側網膜の血管が耳側まで偏位し，網膜とともに牽引されていることが分かる．線

維血管増殖組織からの色素漏出はない．

A B

図 6 網膜全剝離．

Ａ：網膜は周辺部全周から立ち上がった線維血管増殖組織によって前後に強く牽引されて，全剝離する．後

極網膜はこの中に包まれ，線維血管増殖組織と剝離した網膜は水晶体後面にまで達する．

Ｂ：蛍光眼底造影では，網膜血管の走行から，網膜が高度に折り畳まれていることが分かる．線維血管増殖

組織は瘢痕化し，蛍光漏出は減弱する．
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A B

図 7 網膜全剝離・水晶体後部線維血管増殖．

Ａ：網膜全剝離を前眼部からみれば，水晶体後面に線維血管増殖組織と剝離した網膜が観察される．線維血

管増殖組織がさらに収縮すると水晶体を前方に押し出し，前房は消失して角膜が混濁する．

Ｂ：超音波断層検査では，全剝離した網膜と線維血管増殖組織が一塊となって観察される．

A B

図 8 活動性がある家族性滲出性硝子体網膜症．

Ａ：線維血管増殖組織の牽引によって網膜ひだが形成されている．網膜血管が拡張し，線維血管増殖組織は

新生血管を多く含んで赤色であり，滲出が顕著なことが特徴である．

Ｂ：蛍光眼底造影では，線維血管増殖組織から強い蛍光漏出がみられる．

A B C

図 9 出生後の家族性滲出性硝子体網膜症の進行．

Ａ：出生直後も活動性があり，網膜はひだを形成し，線維血管増殖組織によって前後に強く牽引されて，全

剝離している．後極網膜はこの中に包まれ，線維血管増殖組織と剝離した網膜は水晶体後面にまで達す

る．

Ｂ：蛍光眼底造影では，線維血管増殖組織が硝子体腔内に広がっていることが分かる．

Ｃ：6か月で，網膜全剝離に進行した．
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A

C D

B

図 10 家族性滲出性硝子体網膜症の再燃．

Ａ：8歳時に再燃し，線維血管増殖組織が硝子体腔内に高く立ち上がり，牽引性網膜剝離が進行した．線維

血管増殖組織は白色で，膠原線維主体と思われる．滲出もみられない．

Ｂ：蛍光眼底造影では，線維血管増殖組織は中等度の漏出を示し，乳幼児ほど血管新生の活動性は高くな

い．

Ｃ：硝子体手術と無血管領域への汎網膜光凝固で，網膜ひだは残したものの，鎮静化した．

Ｄ：術後の蛍光眼底造影では，蛍光漏出は消失した．

図 11 裂孔原性網膜剝離．

無血管領域や線維血管増殖組織瘢痕の麓に裂孔が形成されるが，網膜ひだや線維組織があると，裂孔(矢印)

の発見が難しい．



�．出生時にまだ活動性がある，あるいは再燃の場合

(図 8，図 9，図 10)

出生時に ROP 活動期に類似した線維血管増殖がまだ

続いていることがある．また ROP と大きく異なる点と

して，成長期に再燃することもある．再燃は 10代後半ま

で起こり得37)
，再燃率は網膜ひだを伴うものだけでも 13

％に及ぶ9)
．2 歳前であれば高度に進行し36)

，網膜全剝離

になることも多い．以下が活動性を示す所見である．

�) 無血管領域と網膜血管の異常

活動性が高ければ，ROPの plus disease のように網膜

血管の拡張と蛇行が起こる．

�) 血管成長先端部からの線維血管増殖

一般に，2 歳前であれば新生血管の成分が多く，それ

以降の年齢では結合組織の増殖が主体となる．

�) 網膜硝子体出血

線維血管増殖組織から生じる．

�) 滲出(図 8)

FEVRの活動性を示す大きな特徴である．線維血管増

殖組織から高度な網膜下滲出が広い範囲に及ぶ．再燃の

最初の兆候であることも多く，見逃してはならない．

�) 牽引性網膜剝離の進行(図 9，図 10)

増殖の程度に応じて，網膜が牽引されて黄斑が障害さ

れ，視力低下を来す．2 歳前の高度な増殖では，網膜全

剝離に至ることも多い36)
．

�．全身合併症

典型例では全身症状を伴わない．しかし，遺伝子解析

が進むにつれて疾患概念が拡大し，精神発達遅滞15)19)
，

リンパ浮腫，小頭症27)
，骨粗鬆症30)31)などを伴う症例が

報告されるようになった27)
．

�．晩期合併症

若年期に多いが，成人になっても起こり得る．

�) 白内障

水晶体後面の瘢痕化した線維血管増殖組織は，晩期に

も収縮することがある．これに伴って白内障が生じる．

ただし，水晶体後面の線維組織を白内障と見誤ることも

あるので，注意を要する．

�) 緑内障

水晶体後面の線維血管増殖組織が収縮して水晶体を前

方に移動させ，浅前房となって，閉塞隅角緑内障を起こ

す．

�) 網膜硝子体出血

後部硝子体剝離などの硝子体の変化に伴って，瘢痕化

した線維血管増殖組織が牽引され，網膜硝子体出血を起

こす．自然消退するが，裂孔原性出血との鑑別が必要で

ある．

�) 裂孔原性網膜剝離(図 11)

FEVRで最も注意すべき合併症で，若年者の裂孔原性

網膜剝離の主要因である．発症頻度は，網膜ひだを伴う

もので 8％に及ぶので9)
，FEVR全体では 10％を超える

と推測される．無血管領域に萎縮円孔として，あるいは

線維血管増殖組織や網膜ひだの麓に裂孔が形成される．

成人では，無血管領域内の変性を赤道部変性と見間違う

ことが多く，治療方針が異なるので，網膜血管形成不全

の有無を注意深く観察するべきである．

Ⅴ 原因遺伝子

これまでに見つかった原因遺伝子の多くは，血管形成

に関わる一連のシグナル伝達経路Wnt signal pathway に

属している(FZD4，LRP5，TSPAN12，NDP，RCBTB1)
15)〜24)

．海外では約 50％でこれらの遺伝子変異が見つかる

とされているが24)
，我が国ではそこまで比率は高くなく，

遺伝性を示す症例を解析するか散発例を含むかによって

差が生じると思われる．さらに最近はZink finger 蛋白質

(ZNF408)25)26)，キネシンモーター蛋白質(KIF11)27)28)，

網膜神経節細胞の形成転写因子(ATOH7)29)の遺伝子で変

異が見つかっている．網膜血管の形成・成長には膨大な

数の遺伝子が関わっていると推測され，今後さらに多く

の原因遺伝子が発見されると思われる．

FZD4，LRP5，TSPAN12 はヘテロ接合体変異の常染

色体優性とホモ接合体変異の常染色体劣性の両方の遺伝

形式を，ZNF408，KIF11 は常染色体優性遺伝形式を示

す30)
．NDP は X 染色体上にあり，その変異は伴性劣性

遺伝の形式を示す．

また，他疾患とのオーバーラップも明らかになってい

る．NDP は重篤な両眼の先天網膜剝離を起こす Norrie

病の原因遺伝子であり15)19)24)
，ZNF408 は網膜色素変性

症でも26)
，ATOH7 は視神経や網膜の形成異常，PFVで

も40)
，RCBTB1は Coats 病でも変異が見つかっている25)

．

LRP5 では骨密度低下による骨粗鬆症，偽神経膠腫と重

症の FEVR の合併で変異が報告されている30)31)
．さら

に，ROP の一部の症例で FZD4 や LRP5，NDP の変異

が見つかっており，これらは体重が比較的大きく本来

ROP が発症しない未熟児に起こった FEVR あるいは

ROPの悪化因子と考えられている32)〜35)
．

Ⅵ その他の原因と鑑別

網膜の血管形成不全は，遺伝子変異だけによって起こ

るとは限らない．胎内における虚血や感染症，視神経形

成異常，先天強度近視などが原因になって，無血管領

域，周辺部の線維血管増殖，網膜ひだを形成することが

ある5)
．

また，類似の症状を示す疾患との鑑別に留意しなけれ

ばならない．殊に網膜ひだは PFV や感染瘢痕などに

よって小児で起こる非特異的な牽引性網膜剝離であるの

で，判断に迷うことが多く，網膜血管形成不全の有無が

決め手となる．
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Ⅶ 診断のための検査法

以下の 1．眼底検査によってほぼ診断できる．2，3，

4 は参考として行われ必須ではない．

�．眼 底 検 査

倒像鏡によって，圧迫子を用いて，眼底周辺部を観察

する．線維血管増殖瘢痕と網膜血管形成不全が重要な所

見である．

�．フルオレセイン蛍光眼底造影

広画角眼底カメラを用いて，網膜血管の形成不全と異

常吻合を同定する．線維血管増殖からの色素漏出によっ

て，活動性の有無を判定できる．

�．家族の眼底検査

FEVRが疑われれば，兄弟および両親の眼底検査を行

う．軽微な網膜血管形成不全で視力が良好であれば，そ

れまでに気づかれないことも多い．

�．遺伝子検査

末梢血でなく，近年は唾液や口腔粘膜の採取でも検出

可能であり，target exome 解析などを行えば既知の原因

遺伝子解析は可能である．しかし，社会保険で賄われる

のでなく，一部の施設で研究の一環として行われている

ので，診断のための検査としては一般的でない．

Ⅷ これまでに提唱された分類と診断基準

�．Gow分類(Laquaによる改訂)
3)

FEVRが進行性疾患と想定して作成された病期分類．

Laqua によって蛍光眼底造影の所見を加えて改訂された．

Stage 1：網膜周辺部(耳側)の無血管領域，血管走行

異常，white with or without pressure，色素

異常．視力は良好．蛍光眼底造影で無血管

領域，血管瘤，軽度の新生血管．

Stage 2：線維血管増殖が赤道部と鋸状縁の間に存在

し，滲出性変化を伴う．網膜血管や黄斑は

牽引され，視力低下や斜視を起こす．

Stage 3：網膜裂孔，網膜剝離，硝子体膜，虹彩ルベ

オーシス，血管新生緑内障，白内障，角膜

混濁を起こす．これらの合併症によって，

視力は重篤に低下し，失明に至る．

�．宮久保の血管型分類
5)6)

蛍光眼底造影によって，無血管領域の幅と新生血管の

有無から 3群に分けられる．

単純群：無血管領域が耳側に限局し，その幅が 2乳頭

径未満．新生血管はない．

無血管野群：無血管領域の幅が耳側で 2 乳頭径以上

で，V 字型変性(現在の wedge)がみら

れることが多い．新生血管はない．

増殖群：新生血管，線維血管膜を特徴とし，高度の牽

引性変化が起こる．

�．大久保の診断基準と病型分類
5)7)

�) 診断基準

Ａ項：網膜所見

Ⅰ) 必須条件

①網膜血管走行異常

②未熟児の既往がない

Ⅱ) 随伴所見

①網膜周辺部無血管野

②牽引乳頭，黄斑偏位

③先天鎌状剝離

Ｂ項：家族歴

常染色体優性遺伝

A項のⅠ)必須条件を満たし，Ⅱ)随伴所見の 1つ以上

を認めるものをFEVRと診断する．B項で 2世代以上の

家計調査で家族内罹患者があれば典型例，なければ散発

例，調査ができなければ不確定例．

�) 病型分類

Ⅰ) 活動期 FEVR

Ⅱ) 瘢痕期 FEVR

①周辺部変性型

②牽引乳頭型

③鎌状剝離型

�．Treseの Stage Clinical Features
35)

�) Avascular retinal periphery

�) Preretinal neovascularization

ⓐ without exudate

ⓑ with exudate

�) Macula-sparing retinal detachment

ⓐ without exudate

ⓑ with exudate

�) Macula-involving retinal detachment

ⓐ without exudate

ⓑ with exudate

�) Total retinal detachment

Ⅸ 診断の基準

�．網膜血管の形成不全

FEVRの最も決め手となる所見である．網膜周辺部の

無血管領域，網膜血管先端の走行異常(多分枝や異常吻合

など)を示す．

随伴所見：無血管領域の菲薄，変性

有血管領域と無血管領域の境の硝子体癒着

線維血管増殖

網膜硝子体出血

滲出

牽引網膜

網膜ひだ

網膜全剝離(浅前房，前房消失と角膜混濁)
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�．未熟児でなく，酸素投与の既往がない

ただし，ROPを起こさないような在胎週数，体重の大

きい未熟児に起こった網膜症が混在している可能性があ

る．

�．両 眼 性

遺伝性疾患であるにもかかわらず，同一変異を持つ家

族内はもとより，1 患者の左右眼でも病像(表現型)の違

いが大きい．僚眼にごくわずかの血管形成不全しか認め

られないこともあるので，注意深く観察する必要があ

る．

逆に，片眼に網膜剝離や網膜ひだ，線維組織を見たら，

FEVRを疑って僚眼の精査をする必要がある．

�．家族性・遺伝性

FEVRが疑われたら，家族の眼底検査を行うべきであ

る．軽症であれば，家系内罹患者であっても，それまで

気づかれないことが多い．それでも常染色体優性遺伝で

ないと，家族性を証明しにくい．何よりも，孤発例が多

いことが問題であり，遺伝子解析は，まだ研究レベルで

行われており，一般的ではない．家族性・遺伝性は，将

来のFEVR診断においては必須項目になるであろうが，

現時点では，その証明は必須ではない．

Ⅹ 重症化の程度

重症化の推移と程度は，活動期あるいは再燃した場合

も含めて，鎮静化した状態で判定する．ROPの瘢痕期分

類にほぼ類似するが，左右眼の程度差が大きい．視力予

後は，黄斑および後極網膜の障害の程度に相関し，以下

の順で軽症から重症となる．

�．黄斑が存在し，その障害がない，あるいは軽度

�) 周辺部網膜の無血管領域と変性，網膜血管先端部

の走行異常だけで，黄斑を含めて後極に異常がない(図

1，図 2)．視力はほぼ正常．

�) 牽引網膜(網膜血管の直線化)や時には軽微な網膜

ひだがあり，黄斑は偏位するも存在する(図 3)．視力は

障害されるが，0.1 以上であることが多い．

�．黄斑が存在しない

�) 高度な牽引網膜(網膜血管の極度の直線化)で，黄

斑が存在しない(図 4)．視力は 0.1 より低い．

�) 網膜ひだが形成され，黄斑は網膜ひだの中に巻き

込まれている(図 5)．視力は 0.05 未満のことが多い．

�) 網膜全剝離(図 6，図 7)．光覚がなく，失明状態．

Ⅺ 治 療

�．出生時にまだ活動性がある，あるいは再燃の場合

無血管領域に対して汎網膜光凝固を行う．線維血管増

殖組織がある場合は，裂孔形成を起こすので，その近傍

は避けて行う．硝子体手術は，牽引の除去と血管新生因

子の洗浄に有効である．しかし，線維血管増殖組織と網

膜の癒着は強いので，除去は難しい．また，緩徐に進行

するため，ROPに比べて硝子体の液化が少ないのが特徴

である．

�．裂孔原性網膜剝離

裂孔は無血管領域内の萎縮円孔あるいは線維血管増殖

組織の麓に存在することが多いが，しばしば発見が困難

である(図 11)．無血管領域の網膜は菲薄で萎縮円孔が起

こり得るので，網膜光凝固・冷凍凝固は広く行うほうが

よい．線維血管増殖組織の牽引が関与している場合は，

硝子体手術を行う．強膜バックリングを用いることも有

効である．

Ⅻ 定 期 検 査

再燃および裂孔原性網膜剝離が起こることがあるので，

定期的に検査を行う．

�．再燃に対して

鎮静化している場合でも，再燃が起こり得る．幼少

時，殊に 2歳前に起こる再燃は活動性が高いので，注意

を要する．再燃は，10 代後半まで起こる可能性があ

る39)
．

�．裂孔原性網膜剝離や白内障，緑内障に対して

学童期および青年期に起こることが多いが，成人に

至っても起こるので，生涯にわたる検査が推奨される．

� 遺 伝 相 談

家族性が明らかになるのは多くは常染色体優性遺伝で

あるが，罹患者はすべて定期検査が必要となる．遺伝子

解析では，原因遺伝子の中で FZD4，LRP5，NDP の変

異が見つかりやすいが，発見できる頻度はさほど高くな

いうえ，社会保険で賄われず，一部の施設で研究の一環

として行われているに過ぎない．現段階では，診断のた

めの検査としては一般的でなく，遺伝子変異が見つかっ

ても表現型(病像)への影響が多彩なので，予後推測には

役立たない．

� お わ り に

FEVRはいまだその病名が用いられているものの，先

天網膜血管形成異常ないしは遺伝性網膜血管形成異常と

も呼ばれるものである．家族内だけでなく，罹患者の左

右眼でも病像が多彩であることが特徴である．軽微なも

のも多く，網膜周辺部変性を見た場合は網膜血管形成不

全の有無を，また片眼に網膜血管の形成不全や牽引，網

膜ひだを見た場合は僚眼や家族の検査を，常に心掛けな

ければならない．

FEVRの原因遺伝子がいくつも明らかにされているが，

今後さらに多く発見されると推測される．孤発性が多く，

現時点では家族性・遺伝性の証明が難しいことが多いが，

将来に遺伝子検索の方法が発展すれば，診断基準の必須

項目となる可能性がある．

FEVRは再燃や晩期合併症が起こり得るため，鎮静化
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した停止性疾患とは考えず，定期検査が必要である．

この診療の手引きでは一般的な診断・治療を記載して

あるが，個々の病像はさまざまであり，治療の適否は専

門医の判断に委ねるべきである．

平成 26〜28 年度に，厚生労働科学研究費補助金(難治性疾

患等政策研究事業)を受け，実施した研究の成果である．

利益相反：利益相反公表基準に該当なし
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