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Ⅰ は じ め に

黄斑ジストロフィは，両眼の黄斑機能が進行性に低下

する遺伝性網脈絡膜疾患の総称である．患者の多くは視

力低下，中心視野欠損，色覚異常などを訴える．このよ

うな症状に加え，さまざまな眼科検査所見を組み合わせ

て黄斑ジストロフィを診断することができる．

黄斑ジストロフィの診断基準としては，本邦では

1993 年に松井ら1)により作成された手引きがある．しか

しその後，光干渉断層計(optical coherence tomography：

OCT)，黄斑部局所網膜電図(electroretinogram：ERG)

や多局所 ERG，遺伝子診断などの技術が開発され，新

たに診断基準を作成する必要性が高まった．また，2015

年に厚生労働省の難病認定基準が改定され，黄斑ジスト

ロフィが新たに難病の一つに認定された(添付資料を参

照．指定難病では ｢黄斑ジストロフィー｣として認定さ

れている)．そこで今回，厚生労働科学研究費補助金難

治性疾患政策研究事業網膜脈絡膜・視神経萎縮症に関す

る調査研究班を中心として，黄斑ジストロフィを正しく

診断し，難病認定に役立つガイドラインを作成したので

報告する．当ガイドラインは，日本網膜硝子体学会，日

本眼科学会で承認されたものである．

黄斑ジストロフィの中には，卵黄状黄斑ジストロフィ

や Stargardt 病(スタルガルト病)のように，個別の病名

をつけて診断できる疾患がある一方で，病名のつかな

い，いわゆる ｢非定型的な黄斑ジストロフィ｣も多く存

在する．今回の基準では，このような非定型的な黄斑ジ

ストロフィであっても認定できるよう配慮した．

また今回の認定基準では，錐体(―杆体)ジストロフィ

や X 連鎖性若年網膜分離症(先天網膜分離症)も黄斑ジ

ストロフィに含めた．この 2疾患は網膜全体の機能も低

下しうることから，黄斑ジストロフィの範疇に含めない

場合もある．しかし，この 2疾患は網膜の中でも特に黄

斑部が初発あるいは主要病変であることから，今回の認

定基準では黄斑ジストロフィに含めている．

Ⅱ 黄斑ジストロフィの認定基準

(添付資料を参照)

�．診断のための項目

Ａ．症状

両眼に緩徐に進行する視力低下(急性の視力低下は除

外する)．

Ｂ．検査所見

①眼底写真にて，両眼の黄斑部に対称性の萎縮性病

変，黄斑分離，あるいは沈着物などがみられる．

②フルオレセイン蛍光眼底造影または眼底自発蛍光

にて，病巣部に一致した異常蛍光がみられる．

③電気生理学的検査にて，以下の 3 つのうち 1 つ以

上を満たす．

・全視野ERG(特に錐体系)の反応減弱．

・多局所 ERG あるいは黄斑部局所 ERG における反

応の減弱．

／・眼球電図(electro-oculogram：EOG)の light peak／

／dark trough 比(L／D 比)の低下．

④OCTにて，病巣部における網膜の形態異常がみら

れる．

Ｃ．鑑別診断

以下の疾患を鑑別し，除外できること．
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・薬物による視力低下(クロロキン，ヒドロキシクロ

ロキン，チオリダジン，タモキシフェン，ジギタリ

スなど)

・外傷性，あるいは近視性網脈絡膜萎縮

・後天性網脈絡膜疾患(中心性漿液性脈絡網膜症，急

性帯状潜在性網膜外層症，多発消失性白点症候群，

癌関連網膜症)

・先天コロボーマ，先天黄斑低形成

・萎縮型加齢黄斑変性(高齢者にドルーゼンを伴った

黄斑萎縮を示すことで鑑別できる)

・続発性黄斑変性(糖尿病，血行障害，炎症，網膜剝

離など)

Ｄ．家族歴

・患者の家系内に同様の所見を有する患者が存在す

る．

�．確定例(definite)と確実例(probable)の基準

�) 確定例(definite)：以下のいずれかに該当すれば

確定例とする．

①上記のA項目および 4つの B項目のうち 3項目以

上を満たし，かつ C の鑑別すべき疾患が除外でき

るもの．

②検査所見の特徴から，以下の 6 つの病型の診断(詳

細はⅣの項を参照)を満たすもの．

・卵黄状黄斑ジストロフィ(Best 病)

・スタルガルト病

・オカルト黄斑ジストロフィ

・錐体ジストロフィ，あるいは錐体―杆体ジストロ

フィ

・X連鎖性若年網膜分離症(先天網膜分離症)

・中心性輪紋状脈絡膜ジストロフィ

③確実例(probable，以下を参照)であり，かつ Dの

家族歴があるもの．

�) 確実例(probable)：以下のいずれかに該当すれば

確実例とする．

①上記 B項目のうち 2 項目以上を満たし，かつ C項

目の鑑別すべき疾患が除外できるもの．

②上記A項目および B項目の 1 項目を満たし，かつ

C項目の鑑別すべき疾患が除外できるもの．

Ⅲ 重症度分類

視力の良好なほうの眼の矯正視力が 0.3 未満であるも

のを重症に分類する．

Ⅳ 各疾患の解説と診断の要件

�．卵黄状黄斑ジストロフィ

�) 疾患概念

特徴的な卵黄様の眼底所見で知られる黄斑ジストロ

フィである．発見者の名前から Best 病とも呼ばれる．

原因遺伝子は BEST1であり2)
，遺伝形式は常染色体優

性である．しかし，浸透率が高くないために両親の眼底

に異常がみられないこともある．最近になり，常染色体

劣性遺伝形式を示す autosomal recessive bestrophinop-

athy(ARB)という新しい概念3)も確立されており，本邦

でも数例の報告4)がある．

�) 症状と検査所見

典型的な症例では，学童期から青年期にかけて両眼性

の視力低下を主訴に眼科を受診するが，中年以降に発症

することもある．初診時の矯正視力は 0.1〜0.8 程度で，

視力に左右差がある場合や片眼性の場合もある．眼底所

見は特徴的で，初期には黄斑部に卵黄様の黄色隆起病変

がみられる(図 1A)．この黄色病変は，網膜色素上皮の

機能異常によって神経網膜下に沈着した異常リポフスチ

ンと考えられている．この黄斑部病変は病期の進行に

従ってさまざまに変化し，卵黄が崩れて下方に貯留する

偽前房蓄膿期(図 1B)や，黄色病変が散在するいり卵期

(図 1C)を経て，最終的には黄斑部に萎縮性変化を残す

萎縮期(図 1D)に至る5)
．

フルオレセイン蛍光眼底造影では，黄色沈着物が貯留

している部位はブロックにより低蛍光に，黄色沈着物が

崩れた萎縮部位では window defect により過蛍光とな

る．また卵黄様病変は眼底自発蛍光では過蛍光となり，

診断に有用である(図 2A，B)．OCT では神経網膜下に

貯留物質の沈着がみられる(図 2C)．

本症の確定診断には EOG が有用で，本症であればほ

／ぼ全例 EOG に異常がみられ，L／D 比が低下して平坦に

なる(図 2D)．この EOG の異常は，発症前の患者や保

因者でもみられる．通常の全視野 ERG はほぼ正常であ

るが，黄斑部局所 ERG や多局所 ERG では異常を示す

場合が多い．視野検査では中心部の感度が低下する．

�) 診断の要件

両眼に以下の①〜③の特徴を満たす．①と③は必

須，④は参考所見．基本的に両眼性である．

①眼底写真にて，卵黄様病巣，偽前房蓄膿様病巣，

いり卵様病巣，萎縮病巣のいずれかがみられる．

②フルオレセイン蛍光眼底造影にて，卵黄様病巣は

ブロックによる低蛍光を示す．あるいは眼底自発

蛍光により卵黄様物質は過蛍光を，萎縮病巣は低

蛍光を示す．

／③ EOG にて L／D 比が低下する．明順応中も電位が

上昇せず平坦になることが特徴である．

④OCTにて，卵黄様物質は神経網膜下に貯留してい

る．

※成人発症型卵黄状黄斑ジストロフィについて

黄斑部に卵黄様病変が存在するものの EOG が正常所

見を示す症例は成人発症型卵黄状黄斑ジストロフィと呼

ばれ，卵黄状黄斑ジストロフィとは区別される．成人発

症型卵黄状黄斑ジストロフィは遺伝性でない場合がほと
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んどである．

�．Stargardt 病(スタルガルト病)

�) 疾患概念

スタルガルト病は，小児期から青年期にかけて発症す

る代表的な黄斑ジストロフィであり，欧米では黄斑ジス

トロフィの中で最も頻度が高い(8,000〜10,000 人に 1

人)6)．常染色体劣性の遺伝形式を示し，原因遺伝子の

ABCA4 は，視サイクルにおける視物質の膜輸送に関

与7)8)している．

�) 症状と検査所見

小児期〜青年期に両眼の視力低下を主訴に眼科を受診

することが多い．色覚異常や羞明を伴うこともある．視

野検査では，中心視野の感度が低下する．

眼底所見は，黄斑部の萎縮病巣とそれを取り囲む黄色

斑(flecks)が特徴である(図 3A)．しかし，初診時には

このような所見があまり目立たない症例もある．その場

合は，フルオレセイン蛍光眼底造影において背景蛍光が

暗く造影される ｢dark choroid｣ が診断に有用である(図

3B)．これは，網膜色素上皮に沈着したリポフスチンに

より背景蛍光がブロックされることによる所見である

(まれに dark choroid を示さないスタルガルト病も存在

する)．近年では蛍光眼底造影に代わって眼底自発蛍光

が診断に使用される機会が多くなっている．眼底自発蛍

光では黄斑部の萎縮病巣は低蛍光になり，リポフスチン

が沈着した網膜全体は少し過蛍光に，黄色斑(flecks)の

部位は異常蛍光となる(図 3C)．また眼底自発蛍光では，

乳頭付近の網膜および網膜色素上皮が温存されやすいこ

とを示す，｢peripapillary sparing｣9)の所見が検出される

こともある．OCT では，ellipsoid zone が消失し，黄斑

部全体が菲薄化する(図 3D)．

全視野 ERG は，ほぼ正常から重度低下までさまざま

で，本疾患の診断自体にはあまり役立たない．しかし，

錐体と杆体を分離した全視野 ERG を行うことにより，

本疾患の病型や重症度を知ることができる10)
．

�) 診断の要件

両眼に以下の①と②の特徴を満たす．③と④は参

考所見．

①典型的な症例の眼底写真では，黄斑部の萎縮病巣

と，黄斑から周囲に広がる黄色斑(flecks)がみられ

る．
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図 1 卵黄状黄斑ジストロフィでみられるさまざまな眼底病変．

A：卵黄期．B：偽前房蓄膿期．C：いり卵期．D：萎縮期．

(A，Bは文献 5より許可を得て転載)



②フルオレセイン蛍光眼底造影において，背景が暗

くみえる(dark choroid)．黄斑萎縮部位には過蛍光

が，あるいは黄色斑には異常蛍光がみられる．あ

るいは，眼底自発蛍光において背景蛍光全体が増

強する．黄斑の萎縮病巣は低蛍光，黄色斑は異常

蛍光を示す．また，peripapillary sparing(視神経乳

頭周囲の網膜および網膜色素上皮が温存される所

見)も診断に有用である．

③全視野 ERG，EOGはさまざまである．黄斑部局所

ERGでは反応減弱がみられる．

④OCT では，黄斑部は ellipsoid zone の消失と網膜

の菲薄化がみられる．

�．オカルト黄斑ジストロフィ(潜在性黄斑ジストロ

フィ，occult macular dystrophy，Miyakeʼs

disease)

�) 疾患概念

眼底検査やフルオレセイン蛍光眼底造影は正常である

が，進行性に両眼の黄斑機能が低下する黄斑ジストロ

フィ11)〜13)である．1989 年に Miyake により初めて報告

された．典型的な症例は常染色体優性遺伝を示し，その

原因遺伝子として RP1L1が同定されている14)〜16)
．オ

カルト黄斑ジストロフィのうち，RP1L1遺伝子に変異

がみられる症例を三宅病 (Miyakeʼs disease) と呼

ぶ13)15)16)
．しかし実際の臨床の場では，オカルト黄斑ジ

ストロフィの臨床所見を示しながらも家系内に発端者以

外に罹患者がなく，RP1L1遺伝子に異常が検出されな

いこともある．そのような症例の一部では，OCT で観

察される中心窩の視細胞層構造が三宅病とは異なってお

り，遺伝学的病態とは異なる病態が関与している可能性

がある．厳密には，オカルト黄斑ジストロフィとは遺伝

学的要因によって引き起こされる病態のみを指すもので

あるが，すべての症例で遺伝子検査を行うことが困難で

ある現状では，このような遺伝学的病態の関与が不明瞭

な症例〔オカルト黄斑症(occult maculopathy)〕を含め

て，オカルト黄斑ジストロフィと診断される傾向にあ

る．
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図 2 卵黄期の卵黄状黄斑ジストロフィの検査所見．

／ ／

Ａ：眼底写真．

Ｂ：眼底自発蛍光では卵黄様物質は強い過蛍光となる．

Ｃ：光干渉断層計(OCT)では，神経網膜下に黄色貯留物質の沈着がみられる．

Ｄ：眼球電図(EOG)では light peak／dark trough 比(L／D 比)が低下する．● ：右眼， ○ ：左眼．



�) 症状と検査所見

緩徐に進行する両眼性の視力低下を主訴に眼科を受診

する．羞明，色覚異常，中心視野異常を訴える患者もみ

られる．受診年齢は学童期から 70 代まで幅広く分布し

ているが，10〜40 歳の間に初めて眼科を受診する症例

が多い．初診時の矯正視力はさまざまであるが，0.1〜

0.5 程度である．本疾患で最終的に両眼の視力が 0.1 以

下になることは比較的まれである．

視野検査では黄斑部の感度が低下するが程度は軽く，

動的視野検査では異常が検出できないこともしばしばで

ある．この場合，中心 10 度以内の静的視野検査を施行

することにより中心部の感度低下をより明瞭に検出する

ことができる．眼底検査やフルオレセイン蛍光眼底造影

は正常所見を示す．眼底自発蛍光は正常，もしくは中心

窩にわずかな過蛍光を認める程度17)である．

全視野 ERG では杆体応答も錐体応答もまったく正常

であるが，錐体応答が軽度に低下する症例もみられる．

しかしながら黄斑部局所 ERG あるいは多局所 ERG を

記録すると，黄斑部の電気反応が強く低下していること

で確定診断できる11)〜13)(図 4A)．

OCTも診断に有用であり，黄斑部の視細胞層(特に中

心窩付近)において ellipsoid zone が不鮮明になり，in-

terdigitation zone が消失している所見がみられる16)17)

(図 4B)．進行すると ellipsoid zone の断裂，消失がみら

れ，次第に外顆粒層が菲薄化していく．一方で，黄斑部

以外の視細胞層や，網膜色素上皮層のOCT像は正常に

保たれる．

�) 診断の要件

両眼に以下の①〜③の特徴を満たす．①と③は必

須，④は参考所見．

①眼底写真で，黄斑部に視力低下を説明できる検眼

鏡的な異常がない．

②フルオレセイン蛍光眼底造影あるいは眼底自発蛍

光において，黄斑部に視力低下を説明できる異常
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BA

C D

図 3 Stargardt病(スタルガルト病)の検査所見．

Ａ：スタルガルト病の眼底．黄斑萎縮(矢印)と，その周囲の多数の黄色斑(flecks，矢頭)が特徴である．若

年者では黄色斑が目立たないこともある．

Ｂ：フルオレセレイン蛍光眼底造影では，リポフスチンの沈着により背景蛍光が暗くなる，｢dark choroid｣

を示す．黄斑萎縮の部位はwindow defect により過蛍光となる．

Ｃ：青色光を用いた眼底自発蛍光では，リポフスチンの沈着により背景蛍光全体が増強する．黄斑の萎縮病

巣は低蛍光を示す．視神経乳頭周囲の網膜および網膜色素上皮が温存される，｢peripapillary sparing

(矢印)｣ も診断に有用である．

Ｄ：OCTでは，黄斑部は ellipsoid zone(EZ)の消失と黄斑部網膜の菲薄化(矢印)がみられる．



がない．

③錐体と杆体を分離した全視野ERGは正常(ただし，

錐体応答の軽度低下はありうる)．多局所 ERG で

黄斑部の反応が減弱，または黄斑部局所 ERG の反

応が減弱．

④OCT において，ellipsoid zone の不明瞭化，inter-

digitation zone の消失がみられる．進行すると el-

lipsoid zone の断裂，消失がみられ，外顆粒層が菲

薄化する．黄斑部以外の視細胞層や，網膜色素上

皮層は正常に保たれる．

�．錐体ジストロフィ，および錐体―杆体ジストロ

フィ

�) 疾患概念

網膜全体の錐体機能が進行性に低下する遺伝性の網膜

疾患であり，欧米における発症頻度は 3〜4 万人に 1 人

程度18)19)といわれている．錐体機能のみが主に障害され

るものを錐体ジストロフィといい，錐体機能に続いて杆

体機能も低下していくものを錐体―杆体ジストロフィと

呼んで分類しているが，実際の臨床では，両者を厳密に

区別するのは難しい．

錐体(―杆体)ジストロフィは，常染色体優性，常染色

体劣性，X 連鎖性のすべての遺伝形式を取りうる．原

因遺伝子は，これまでに GUCA1A，GUCA1B，GU-

CY2D，CRX，ABCA4など数多く報告18)19)されており，

他の黄斑ジストロフィや杆体 1色覚の原因遺伝子などと

重複する遺伝子もある．

�) 症状と検査所見

錐体(―杆体)ジストロフィ患者は，視力低下，羞明，

色覚異常などを主訴に眼科を受診することが多い．特に

羞明の訴えは，初期から本症に特徴的な症状である．発

症時期は小児期から中年期まで幅広い．

本症の典型的な眼底所見は，黄斑部にリング状の萎縮

病巣を形成する標的黄斑(bullʼs eye，図 5A)で，この所

見はフルオレセイン蛍光眼底造影や眼底自発蛍光でより

明らかである(図 5B)．眼底自発蛍光では，萎縮部位に

一致して低蛍光がみられ，病変の境界部に輪状の過蛍光

がみられることが多い．しかし実際には錐体(―杆体)ジ

ストロフィの眼底はさまざまで，まったく眼底が正常な

もの，黄斑部に非特異的な萎縮病巣を示すもの，また全

体の網膜色素上皮が萎縮するものなどもあり，眼底の画

像所見だけで錐体(―杆体)ジストロフィを診断するのは

難しい．

錐体(―杆体)ジストロフィの診断においては，網膜全

体の錐体機能が低下していることを証明することが重要

であり，錐体応答と杆体応答を分離した全視野 ERG を

記録することが必須である．錐体応答が強く減弱し，杆

体応答が錐体応答に比較して保たれていれば本症である

と診断できる(図 5C)．視野検査は中心暗点を示し，

OCTでは ellipsoid zone が不明瞭あるいは消失20)する．

�) 診断の要件

①〜④のうち 2つの特徴を満たす．③は必須である．

①眼底写真にて，黄斑部に萎縮病巣〔標的黄斑病巣，

網膜色素上皮のびまん性萎縮(色素沈着を伴うこと

あり)〕がみられる．

②フルオレセイン蛍光眼底造影では，萎縮部に一致

して window defect による過蛍光，脈絡毛細血管

板萎縮による低蛍光などがみられる．眼底自発蛍

光では，萎縮部位に一致して低蛍光がみられる．
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オカルト黄斑ジストロフィ

A B 正常

ELM

Ellipsoid zone

Interdigitation zone
RPE

ELM

RPE

Ellipsoid zone

100 ms

1μV

図 4 オカルト黄斑ジストロフィの検査所見．

Ａ：オカルト黄斑ジストロフィの多局所網膜電図(ERG)では，周辺部の局所応答は保たれているが，黄斑

部の振幅が低下している．

Ｂ：オカルト黄斑ジストロフィの OCT 所見．正常(上)と比較すると，黄斑部における ellipsoid zone の不

明瞭化，interdigitation zone の消失がみられる．網膜色素上皮層(RPE)は正常である．ELM：外境界

膜．

(B は文献 15 から許可を得て改変のうえ掲載)



病変の境界部に輪状の過蛍光がみられることがあ

る．

③全視野ERGにて，錐体系ERGの反応が減弱する．

杆体系 ERG の振幅低下がみられることがある(錐

体―杆体ジストロフィ)が，錐体系 ERG の異常の

ほうが高度である．

④OCTでは，ellipsoid zone は減弱もしくは消失し，

interdigitation zone は消失する．網膜外層の菲薄

化がみられる．

�．X 連鎖性若年網膜分離症(先天網膜分離症)

�) 疾患概念

X 連鎖性若年網膜分離症は，網膜間の分離を特徴と

する遺伝性網膜疾患である．先天網膜分離症とも呼ばれ

る．原因遺伝子である RS1の産物 retinoschisin は網膜

の細胞間接着に関与21)しており，この遺伝子の異常によ

り網膜のさまざまな層間に分離が生じて視機能が低下す

る．

�) 症状と検査所見

幼少期から学童期に両眼の視力不良を主訴に眼科を受

診することが多い．初診時の矯正視力は手動弁から 1.0

までさまざまである．遠視22)や斜視を合併することが多

く，眼底所見が軽度な小児の場合に遠視性弱視と誤診さ

れることがある．最も特徴的な所見は，黄斑部にみられ

る車軸状の網膜分離(図 6A)で，初診時にはこの所見は

90％近くにみられる．網膜分離の所見はOCTでより明

瞭に検出することができる(図 6B)．中年期以降になる

と，黄斑部は非特異的な萎縮病巣に変化することがあ

る．この場合は診断が難しいが，同一家系に典型的な本

症の男性が存在し，全視野 ERG の杆体―錐体最大応答

が陰性型を示す(下記)場合に強く本症が疑われる．周辺

部の網膜分離は約半数にみられ，耳下側に多く，胞状を

呈することもある．周辺部の網膜に小口病でみられるよ

うな金箔様の反射がみられることもある．周辺部の網膜

分離や金箔様反射は高齢者では消失することが多い．フ

ルオレセイン蛍光眼底造影では，網膜分離の部位は蛍光

漏出を示さない．眼底自発蛍光において，中心窩囊胞に

一致した花弁状過蛍光，黄斑部萎縮病変では過蛍光や低

蛍光などの多彩な所見を示す．

全視野 ERG は，杆体―錐体最大応答においてほとん

どの症例で b 波の振幅が a 波の振幅より小さくなる陰

性型(negative-type)を示す23)(図 6C)が，まれに陰性型

を示さない症例も報告されている24)
．

�) 診断の要件

両眼に以下の特徴を満たす．①，③，④は必須．

①眼底写真において黄斑に網膜分離を呈する．高齢

になると網膜色素上皮の萎縮を伴う非特異的な変

性病巣になる場合がある．一部では周辺部網膜に

網膜分離や網膜反射異常などを伴う．

②フルオレセイン蛍光眼底造影にて，網膜分離は蛍

光漏出を示さない場合が多い．眼底自発蛍光にお
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A

B

正常 錐体（-杆体）
ジストロフィ

杆体-錐体
最大応答

杆体応答

錐体応答

30-Hz
Flicker応答

100 µV

100 µV

50 µV

50 µV

10 ms

10 ms

10 ms

25 ms

c

図 5 錐体(―杆体)ジストロフィの検査所見．

Ａ：錐体(―杆体)ジストロフィの眼底所見はさまざまであるが，典型的な患者では黄斑部にリング状の萎縮

病巣を形成する標的黄斑(bullʼs eye)がみられる．

Ｂ：フルオレセイン蛍光眼底造影では，標的黄斑(bullʼs eye)の部位はwindow defect により過蛍光を示す．

Ｃ：全視野ERGでは，錐体応答と 30-Hz フリッカ応答が著しく減弱している．



いて，囊胞様腔に一致した花弁状過蛍光，黄斑部

萎縮病変では過蛍光や低蛍光など多彩な所見を示

す．

③ERG の杆体―錐体最大応答では b 波は著しく減弱

し，陰性型(negative-type)を示す．

④OCTでは，典型的には黄斑部に網膜分離所見がみ

られるが，黄斑部の視細胞層が萎縮，菲薄化する

症例もある．

�．中心性輪紋状脈絡膜ジストロフィ

�) 疾患概念

中心性輪紋状脈絡膜ジストロフィ(central areolar cho-

roidal dystrophy：CACD)は，両眼の黄斑部に境界明瞭

な円形の萎縮病巣を生じる黄斑ジストロフィである25)
．

他の黄斑ジストロフィと比較すると，発症年齢が青年

期〜中年期以降と少し高いことも特徴の一つである．さ

まざまな遺伝形式を取りうるが，典型的な症例は常染色

／体優性を示し，その場合 PRPH2(peripherin／RDS)の遺

伝子異常が多く報告26)27)されている．孤発例も珍しくな

い．

�) 症状と検査所見

視力低下や中心視野障害を主訴に眼科を受診すること

が多い．視力低下の程度はさまざまで，中心窩の機能が

保たれていれば 1.0 の視力もありうる．発症年齢は，

30〜50 歳の間が多く，そのため萎縮型加齢黄斑変性と

鑑別が必要(萎縮型加齢黄斑変性はドルーゼンを伴う)で

ある．

眼底所見は特徴的で，両眼に境界明瞭な黄斑部萎縮病

巣がみられ，典型的な症例では萎縮病巣内に脈絡膜中大

血管が透見される．通常，眼底所見は 4 つのステー

ジ27)28)を経るといわれている(Ⅰ：軽度の傍中心窩の脱

色素→Ⅱ：黄斑部に円形の脱色素領域→Ⅲ：中心窩を残

してその周りに境界明瞭な萎縮巣→Ⅳ：中心窩を含んで

境界明瞭な萎縮巣，図 7左列)．

フルオレセイン蛍光眼底造影検査にて，黄斑の萎縮部

位は早期例ではwindow defect により過蛍光に，進行例

では脈絡毛細血管板の萎縮により低蛍光となる(図 7 右

列)．眼底自発蛍光も診断に有用で，黄斑部は網膜色素

上皮の萎縮によって境界明瞭な低蛍光，その周囲の境界

領域はリング状の過蛍光となる(図 7中列)．

視野検査は中心暗点を示すが，周辺視野が欠損するこ

とはない．全視野 ERG は正常あるいは準正常である．

これは，周辺の網膜機能がよく保たれていることを示し

ている．黄斑部局所 ERG や多局所 ERG では，黄斑部

の反応が低下する29)
．

�) 診断の要件

両眼に以下の特徴を満たす．①と②は必須．③と
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A B

正常 X連鎖性若年網膜分離症

200 µV

25 ms

c

図 6 X連鎖性若年網膜分離症(先天網膜分離症)の検査所見．

Ａ：黄斑部にみられる車軸状の網膜分離所見．

Ｂ：OCTでは黄斑部の網膜分離がより明らかである．

Ｃ：ERG は，杆体―錐体最大応答において b波の振幅が a 波の振幅より小さい陰性型(negative-type)とな

る．



④は参考所見．

①眼底写真では，黄斑部の萎縮病巣内に脈絡膜中大

血管が透見される．初期には黄斑あるいは傍黄斑

に顆粒状に網膜色素上皮の萎縮病巣が出現する．

進行すると網膜色素上皮萎縮病巣内に地図状萎縮

病巣が出現し，拡大し，やがて地図状萎縮病巣内

には脈絡膜中大血管が透見される典型病巣になる．

②フルオレセイン蛍光眼底造影にて，初期例では病

変に一致してwindow defect，進行例では境界鮮明

な低蛍光の中に脈絡膜中大血管像がみられる．眼

底自発蛍光にて，黄斑部には網膜色素上皮の萎縮

により境界鮮明な低蛍光，その辺縁の境界領域に

はリング状の過蛍光がみられる．

③全視野 ERG，EOGは多くの場合正常であるが，多

局所 ERG で黄斑部の反応が減弱，または黄斑部局

所ERGの反応が減弱する．

④OCTでは，網膜外層および網膜色素上皮層の菲薄

化がみられる．

�．上記以外の黄斑ジストロフィ，あるいは非定型的

な黄斑ジストロフィ

上記の 6つの代表的な疾患以外にも，家族性ドルーゼ

ン，North Carolina 黄斑ジストロフィ，良性輪状黄斑ジ
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眼底写真 眼底自発蛍光
フルオレセイン
蛍光眼底造影
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図 7 中心性輪紋状脈絡膜ジストロフィのさまざまな進行段階における眼底写真(左)，眼底自発蛍光(中)，

およびフルオレセイン蛍光眼底造影(右)．

上から順番に，ステージⅠ，ステージⅡ，ステージⅢ，ステージⅣの所見を示す．

(文献 27 から許可を得て改変のうえ掲載)



ストロフィなどの多くの黄斑ジストロフィが存在する．

また実際の臨床では，どの病名も当てはまらないが両眼

の黄斑が進行性に萎縮する，いわゆる ｢非定型的黄斑ジ

ストロフィ｣もしばしばみられる．このような ｢上記以

外の黄斑ジストロフィ，あるいは非定型的な黄斑ジスト

ロフィ｣であっても，Ⅱの項の基準を満たせば黄斑ジス

トロフィと診断してよい．

Ⅴ お わ り に

黄斑ジストロフィの診断について述べた．今回の手引

きはあくまで現時点(2018 年)における各疾患の知見と

眼科検査技術に基づいて作成されたものであり，将来追

加あるいは変更される可能性があることを付記してお

く．

このガイドラインを作成するにあたり，以下の先生方より

貴重なご意見をいただいたことに深謝する：三宅養三(愛知

医科大学)，林 孝彰(東京慈恵会医科大学)，篠田 啓(埼玉

医科大学)，上野真治(名古屋大学)，藤波 芳(国立病院機構

東京医療センター)．

利益相反：近藤峰生(カテゴリー F：ノバルティスファー

マ)，寺﨑浩子(カテゴリー F：カールツァイ
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