
　少子化の進むわが国では，大学病院や基幹研修施設においても，小児特有の眼疾患を目にす
る機会が減っているのが現状である．しかし，視覚の発達途上に起こる小児の眼疾患には，早
期発見と適切な対処法が不可欠な疾患が少なくない．急速に進行する網膜硝子体疾患では，診
断の遅れが患児の生涯を左右する重篤な視覚障害を招くこともありうる．一方で小児では，疾
患によっては成人に比べて予想以上の治療効果が上がることもあり，その際の家族とわれわれ
眼科医の喜びはひとしおである．
　小児眼疾患のすべてを網羅することはとてもできないが，本巻では，小児眼疾患を学ぶ機会
の少ない眼科医を対象として，子どもの眼の特性と検査法，子どもにみられる代表的な眼疾患
（斜視・弱視，外眼部・前眼部，後眼部）について，わかりやすく執筆していただいた．早期
発見のために，2章では子どもの気になる症状をとりあげ，見逃してはならない疾患の数々を
説明していただいた．全身疾患に伴う眼疾患の管理も重要であり，7 章にとりあげた．また，
8章には子どもの発達を支援するために，眼科医として取り組むテーマをとりあげた．“エビデ
ンスの扉”，“クリニカル・クエスチョン” は，弱視治療，乳児内斜視，小児の眼圧検査をはじ
め，すべてが興味深い内容となった．
　執筆者は，いずれも小児眼科医療の現場で日々切磋琢磨し，子どものために難病にも取り組
んでいる研究心旺盛な先生がたである．基本的な知識のうえに，最新の情報も加味されており，
各先生の知恵と熱意は十分に読者に伝わるものと思う．
　本巻をひもとく先生がたによって，将来を担う子どもの眼の健全な発達が，よりよく守られ
ることを願う．最後に多忙のなか，快く執筆を引き受けてくださった先生がたに，この場を借
りて心より御礼を申しあげる．
　2011年 11月

国立成育医療研究センター眼科
仁科　幸子
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172 1735．子どもにみられる眼疾患／後眼部

疾患概念 1，2） 文献は p.272参照．

　学童期に発見されることの多い両眼性のX連鎖劣性遺伝疾患であ
る．ほとんど男性で，家族歴を有し，有病率は 5,000人から 25,000

人に 1人といわれている．名のとおり網膜分離を認め，特に黄斑部
の車軸状変化は特徴的であるが，これはある時期の所見であり全病
期を通してさまざまな黄斑所見を呈する．また，軸性遠視が多い．

先天網膜分離症

a．

b．

主な臨床所見

初発症状：先天性疾患と考えられているが，実際には就学時前後に
斜視，弱視（多くは遠視性）ないし原因不明の視力障害で発見され
ることが多い．
眼底所見 1，3）：黄斑部の分離はほぼ全例に，周辺部の分離（図 1）は
約半数にみられる．黄斑部の中心窩を囲む放射状の網膜表層空隙形
成（microcyst，図 1）が典型的であるが，これは次第に融合・消失
し，さらには網膜色素上皮（retinal pigment epithelium；RPE）萎
縮もみられる．周辺部の網膜分離は下耳側に多く，分離網膜の内層
は菲薄化してしばしば網膜裂孔を伴う．網膜分離は，遺体眼の組織
検索や光干渉断層計（optical coherence tomography；OCT）によっ
て，網膜神経線維層，神経節細胞層，内顆粒層，外網状層など，さ
まざまな層に存在しうる 3）ことがわかった．
電気生理学的所見：一般には，20 J白色光刺激による網膜電図（elec-

troretinogram；ERG）で a波に比して b波の顕著な低下を示す，い
わゆる negative type （陰性型） ERG （振幅の b/a比＜1）を呈するこ

図 1　 先天網膜分離症例の眼底写真と OCT （a．左図および c，d：9歳，男児／a．右図：
32歳，男性／b．左図：17歳，男性／b．右図：32歳，男性）

a． 黄斑部は典型的な microcyst （左図）から，広範な網膜色素上皮萎縮（右図）を呈するものまで
さまざまである．

b． 周辺部網膜分離　小口病にみられる，いわゆるはげた金屏風様反射（時に血管に沿ってみられる，
その陰のような黒い反射）がみられる．

c． 周辺部網膜分離　大きな内層裂孔（左図）や，網膜分離腔内の出血（右図）がみられる．
d． OCTでは，分離腔が外層から内層まで広く分布しうることがわかる．

c．

d．
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その陰のような黒い反射）がみられる．

c． 周辺部網膜分離　大きな内層裂孔（左図）や，網膜分離腔内の出血（右図）がみられる．
d． OCTでは，分離腔が外層から内層まで広く分布しうることがわかる．

c．

d．
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とが特徴とされ（図 2）1，2），病因としてMüller細胞の異常が考えら
れてきた．このことからも網膜内層の障害が示唆されるものの，異
常蛋白の及ぼす影響を含め，本質的な病態はいまだ不明である．
遺伝子変異：1997年，Sauerらによって本疾患の原因遺伝子である
XLRS 1 （X─linked retinoschisis）遺伝子が報告されたのをきっかけ
に，多種類の遺伝子変異が報告された．そのコードする蛋白質 reti-

noschisin （RS）は視細胞や双極細胞に発現・局在し，細胞接着やシ
ナプス形成に関与すると考えられる．

phenotype/genotypeの相関：XLRS 1遺伝子変異の種類と臨床型
の関連には多くの議論がある．マウスでは null mutationなど RS蛋
白合成のうえで影響の大きいものほど障害が強いという実験結果も
あるが，同じ変異をもつ家系調査で高齢者のほうが機能がよいとい
う報告もあり，相関についての結論はでていない．

治療

　網膜分離に対する治療法は，現在確立されていない．分離腔内な

正常

若年性網膜分離症

完全型 CSNB

不全型 CSNB

小口病

網膜中心静脈
閉塞症

　

X 染色体若年性網膜分離症典型例では，
Müller 細胞の異常により b 波の減弱を
示す．

on 型双極細胞の異常により b 波の減弱
を示す．CSNB：congenital stationary 
night blindness （先天停在性夜盲）

杆体機能を欠いており，錐体反応のみと
なっている．錐体 ERG は刺激が非常に
強くなると b波が小さくなるという性質
（photopic hill 現象）があるため，陰性
型 ERG となるが，長時間暗順応後に記
録すると正常に近い波形を示す．

網膜中心動脈閉塞症，網膜中心静脈閉塞
症，糖尿病網膜症などでは網膜内層の循
環障害のため，b 波と律動様小波の減弱
を示す．

on型，off型双極細胞両方の異常（中等
度と考えられている）により b波の減弱
を示す．

図 2　 20J白色光刺激による網膜電図（ERG）で陰性型 ERGを示す
各種疾患

刺激光．

いし硝子体出血が再発性・遷延性の場合，または網膜剝離に対して
は網膜硝子体手術の適応となる．また，黄斑部囊胞に対して炭酸脱
水酵素阻害薬や，網膜分離に対する硝子体手術治療 4）の報告もある．
動物実験では，negative type ERGを示す RS蛋白欠損マウスに対し，
遺伝子導入によって本蛋白を補うことで ERG b 波や組織所見の改
善 5）を認めており，成人動物でも治療効果が得られ，臨床応用への
期待がもたれる．

8歳の男児．両眼の視力障害を主訴に来院した．視力は右 0.5 （矯正不

能），左 0.4 （矯正不能）．左眼眼底写真を図に示す．右眼も同様であ

る．必要な検査はどれか．

a　頭部 CT

b　暗順応検査

c　パネル D―15テスト

d　EOG

e　ERG

解説 学童児の両眼性の中等度視力障害で，眼底写真に特徴があ
る疾患には，遺伝性網膜変性症，もしくはジストロフィがある．こ
のうち眼底写真で典型的な特徴を示し，さらにほかの生理学的検査
あるいは形態検査で特徴的な所見を示す疾患は，以下のものが挙げ
られる．
先天網膜分離症：学童期男児視力障害の原因として頻度が高い．黄
斑車軸状変化（微小囊胞），網膜分離，網膜電図（ERG）で陰性型
（b/a比＜1），X連鎖劣性．

Stargardt 病：黄斑部変性，黄色斑，蛍光眼底造影でダークコロイ
ド，自発蛍光で過蛍光，常染色体劣性．

Best病：視力低下はもう少し後期に多い，黄斑部卵黄様変性，EOG

で Arden比（L/D比）の低下，常染色体優性．
錐体ジストロフィ：羞明，色覚異常，標的黄斑症，ERGで錐体機能
低下．常染色体優性・劣性，X連鎖劣性．
先天停在性夜盲：（完全型および不全型）夜盲，眼底正常，ERG で
杆体機能低下，暗順応曲線で杆体閾値上昇（1相性），完全型は常染
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色体劣性または X連鎖劣性．不全型は X連鎖劣性．
網膜色素変性症：夜盲，色素上皮萎縮，視野狭窄，ERG消失，常染
色体優性・劣性，X連鎖劣性．

Occult黄斑症（三宅病）：眼底正常，黄斑局所 ERGで反応低下，常
染色体優性．
家族性滲出性硝子体網膜症（familial exudative vitreoretinopa-

thy；FEVR）：若年性網膜剝離の原因の一つ，両眼同時はまれ，多
くは常染色体優性．
　そのほかの鑑別診断として，視神経疾患，球後ないし頭蓋内病変，
心因性視力障害，などがある．本症例は，男児で，黄斑部に微小囊
胞様変化，中心窩反射消失を呈し，先天網膜分離症が最も疑われる．
近年は光干渉断層計（OCT）や，遺伝子検査なども有用だが，ERG

で “b/a＜1” は比較的特異性の高い所見である．

a． 頭部 CT：球後ないし頭蓋内病変，鼻性視神経症などの鑑別に有
用．

b． 暗順応検査：夜盲を生じる疾患の鑑別に有用．

c． パネル D─15テスト：早期から色覚異常を生じるものとして，錐
体ジストロフィ視神経疾患などがある．

d． EOG：Best病，網膜色素変性症，脈絡膜萎縮などで異常を呈す
る．

e． ERG：網膜変性疾患，ジストロフィでは ERGで特徴的な検査結
果を示すものが多く，眼底変化がみられないか少ない場合にも
有用である．
模範解答 e

（篠田　啓）


