








網脈絡膜の gyrate atrophy(脳回転状萎縮)は古くから知られていた遺伝病であり,幼児お

よび学童期より夜盲や近視が始まり,視力障害は次第に進行し最終的には 40～50代で盲目

となる。身体精神発育は通常侵されない。1973 年 Simell および Takki によって本症患者

の血中にオルニチンの増量が発見され,さらに1978年Shihらにより本症患者の皮膚線維芽

細胞においてオルニチン・ケト酸トランスアミナーゼ(OKT)の欠損が証明された。 

本症はフィンランにおいて多く報告されているが,わが国でも最近 10 家系以上の報告が相

次いでおり,フィンランドの住民のフィン族がアジア系である点から,わが国にもかなり遺

伝子頻度が高い可能性が推測される。 

昨年度の報告でわれわれは本症の四家系について種々病態生化学的検索を行ない,OKT が

眼球の網膜色素上皮,毛様体,虹彩に特異的高値を示すことから,OKT はおそらくオルニチ

ンからプロリンを生成することにより,生理的に重要な役割を果しているものと考えられ,

眼の病変部位におけるプロリンの欠乏が本症の特異な網脈絡膜萎縮を来すものと推測した

。 

最近われわれはイミノ・グリシン尿症を伴なう非定型脳回転状網脈絡膜萎縮症を経験した

。 

症例は 44 才の女性で,5～6 年前より夜盲と視力低下を訴えて来院,眼底検査で非定型的

gyrate atrophy が見出された。 

血清アミノ酸分析ではオルニチンは正常範囲であり,他のアミノ酸にも著変は認められな

かった。培養皮膚線維芽細胞の OKT 活性も正常範囲であった。ところが尿中にプロリン,

ヒドロキシプロリンおよびグリシンの排泄増量が見出され(表 1),本症例はイミノ・グリシ

ン尿症を伴なっていることが判明した。表 2は本症例のアミノ酸腎クリアランス値を測定

した成績であり,プロリン,ヒドロキシプロリン,グリシンのクリアランス値の著明な上昇

が認められた。 


