












 

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，幼時期

ないし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 らによって本症

患者の血中にオルニチンの増量が発見され,さらに1976年Senger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・トランスアミネース(OKT)の欠損が報告された。 

  表 1 は OKT 欠損症の自験例の初発年齢および初発症状を示したものである。症例 1はた

またま言語発達の遅れを主訴として来院,アミノ酸尿のスクリーニングの結果発見された

ものであり,2 才時点で視力障害は見られず眼底も正常であった(言語の遅れもその後

catch up した)。他の 4例は 5～7才頃より近視や夜盲の症状が現われ検査時点で何れも典

型的な gyrate atrophy の眼底像を示した。血清アミノ酸分析ではオルニチンの特異的増量

がみられ(表 2),OKT 活性は培養線維芽細胞およびリンパ球を用いて測定した結果,患者で

は殆んど活性がなく両親は正常の約 50%活性を示した。すなわち,常染色体劣性の遺伝形式

に一致した。 


