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【再考!近視メカニズム-実臨床のために-】
症候性の近視
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Stickler症候群は，１９６５年小児科医のGunnar

BSticklerにより報告された眼および全身の結合
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先天性の異常による近視は，結合組織の異常に

よる眼軸延長や，球状水晶体による屈折力の増加

によるものなど，それぞれ異なったあるいはそれ

らが混在した原因で生じている．全身の臨床的所

見を伴う近視には,Ａｌport症候群,Down症候群，

Ehlers-Danlos症候群，Marchesani症候群，

Marshall症候群など多くの疾患があるが，このよ

うな疾患では近視以外にも，白内障や緑内障の合

併や網膜剥離のリスクを有していることがあり，

視機能発達・維持の観点から，あるいは視機能喪

失予防の観点から，早期からの眼科的精査が重要

である．さらに，全身的所見が明らかでなく水晶

体偏位など特徴的な眼科的所見を認めた場合に

は，小児科など関連する他科とも連携して診察し

ていく必要がある．ここでは，特に強度の近視を

示すStickler症候群とMarfan症候群を中心に解

説する．

Ma｢fan症候群を中心に解説した．

Abstract：全身の臨床的所見を伴う先天性の近視眼では，白内障や緑内障の合併や網膜剥離のリスクを有

していることがあり，視機能発達・維持の観点から，あるいは視機能喪失予防の観点から，早期からの眼

科的精査が重要である．さらに，全身的所見が明らかでなく特徴的な眼科的所見を認めた場合には，関連

する他科とも連携して診察していく必要がある．ここでは，特に強度の近視を示すstickler症候群と

組織に異常をきたす疾患で，遺伝性進行性関節眼

症(hereditaryprogresslvearthro-ophthalmop‐

athy)と呼ばれる')．眼科的には強度近視，硝子体

の変化，網脈絡膜変性，手術治療に抵抗する網膜

剥離緑内障を，全身的には関節の発達異常と，

軟骨組織の変性，関節の過可動性などを有する疾

患である．この疾患は基本的には常染色体優性遺

伝形式をとっているが，突然変異によって家族歴

がなく発症することもある．その頻度は，１万人

に１人と推測されている．

この疾患の原因は，結合組織基質の主要成分で

あるコラーケン異常であり，それを引き起こして

いるのはⅡ型コラーゲン遺伝子(COLZlAI)，虹型

コラーケン遺伝子(COLZZAZ,COLzzA2)の異常

である．Ⅱ型コラーゲンは軟骨と硝子体の主要成

分であり，虹型コラーゲンはその構成成分である

どの遺伝子が異常をきたしているかによってそれ

ぞれStickler症候群Ｉ，Ⅱ，Ⅲ型と分類されてい

た2)．最近，Ⅸ型コラーゲン遺伝子(ＣＯＬ９ＡＺ，

COL9A2)の異常によってもこの疾患が引き起こ

されることが明らかとなり3)4)，新たに常染色体劣

性遺伝形式の眼科的所見を伴うStickler症候群と

して報告され，Stickler症候群Ⅳ型として組み入
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