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　池脇　玉置先生、網膜色素変性症は
特定疾患に指定された難病ですが、い
ったい、日本でどのくらいの方がこの
病気をお持ちなのか、基本的なところ
から教えてください。
　玉置　まず、この病気は網膜に異常
をきたす遺伝性の進行性疾患です。具
体的には、網膜を構成する細胞のうち、
視細胞の光を受容したり、伝達する等
の物を見るための基本的な機能に関与
する遺伝子や、あるいは視細胞自体が
生存、維持していくのに必要な遺伝子、
これは単一ではなく、数十種類の原因
遺伝子が今のところ報告されています
けれども、その遺伝子の異常が原因で
起こる疾患です。
　視細胞には錐体細胞と杆体細胞の２
種類のものがありますが、主として杆
体細胞のほうが変性、脱落をするとい

うことがまず起こります。
　池脇　錐体細胞、杆体細胞、それぞ
れどういう役割なのでしょうか。
　玉置　錐体細胞は明所視と申しまし
て、明るいところで細かい形や色を弁
別する、すなわち細かな文字を見たり、
視力が1.0あるとかいうのは錐体細胞の
働きで、杆体細胞は暗所視と申しまし
て、暗いところで、非常に感度は高い
のだけれども、形のみを弁別するとい
う働きです。したがいまして、この病
気で最初に杆体細胞が障害されますと、
夜盲が初発症状として起こることが非
常に多く、それがさらに進行していき
ますと、視野の狭窄が起こる。病気が
さらに進行して、錐体のほうも障害さ
れますと、視力が障害されるという経
過をたどるのが一般的です。
　池脇　視力が障害されれば、患者さ
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ん自身も病院に来られると思うのです
けれども、夜盲というのはどうなので
しょうか。患者さんはそのぐらいの症
状で受診されるものなのでしょうか。
　玉置　受診されるきっかけですけれ
ども、むしろご自身で夜盲の段階で気
がつかれて診断されるということは比
較的少ないかと思います。ただ、視野
障害の程度によりましては、非常に進
行して視野の狭窄を伴うようになりま
すと、やはり日常生活に不自由を感じ
ますので、それで受診されることもあ
ります。けれども、先ほど申しました
ように、これは遺伝性の疾患ですので、
初期の場合は、どなたか血縁の方が診
断されて、その家系調査を行った際に
診断されるということもあります。
　池脇　遺伝性疾患ということですが、
どういうタイプの遺伝なのでしょうか。
　玉置　原因の遺伝子が、今わかって
いるだけで数十種類ありますので、遺
伝形式も様々で、常染色体劣性遺伝で
すとか、常染色体優性遺伝、あるいは
X染色体劣性遺伝など、様々な形式を
たどります。遺伝傾向がある方は約50
％とされています。孤発例も少なくあ
りません。最近では血族結婚の減少に
よりまして、孤発例が多くなっている
という傾向が指摘されております。
　池脇　比較的まれな疾患と考えてよ
ろしいのでしょうか。
　玉置　頻度としましては、約4,000～
8,000人に１人とされております。

　池脇　進行にも個人差が大きいよう
ですが、原因遺伝子が何かということ
が、進行のばらつきの原因なのでしょ
うか。
　玉置　そうですね。一番はそういう
ふうに原因遺伝子が多様であるという
ことが原因ですけれども、家系内の発
症であったとしても進行度や重症度が
違うということもあります。一般的に
は、10代で夜盲を自覚されるようにな
って、それがだんだん視野狭窄、視力
障害と進んで、50代で高度な視力障害
に陥るということが多くありますけれ
ども、逆に30～40代ぐらいで健診等で
初めて診断されて、生涯にわたってそ
れほど不自由なく過ごされるという方
も少なくありませんので、この病気だ
と診断されたからといって、必ず失明
してしまうということではないという
ことです。
　池脇　診断に関しては、眼科専門医
にゆだねられるわけですけれども、ど
のようにして診断されるのでしょうか。
　玉置　これは厚生労働省の特定疾患
ということで、診断基準というものが
決められているのですけれども、要点
を申し上げますと、６つの基準があり
まして、１つ目は進行性の病変である。
２つ目は、自覚症状、先ほど申し上げ
た夜盲、視野狭窄、視力低下の１つ以
上。３つ目は眼底所見として、特徴的
な網膜血管狭小化ですとか、骨小体様
色素沈着等、幾つかあるのですが、そ
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のうちの２つ以上。４つ目が網膜電図
という検査で振幅が低下または消失し
ている。５つ目が蛍光眼底造影という
造影検査による過蛍光という特徴的な
所見。６つ目は炎症性や続発性のもの
を除外するということで、それらすべ
てを満たすものを特定疾患としてこの
病気と診断することになっております。
　池脇　質問では、日常生活でどう注
意したらいいかということで、治療法
とも関係してくるのですが、いかがで
しょうか。
　玉置　日常生活の注意点として、こ
の病気の特徴は、初期には夜盲や視野
狭窄が症状として出るけれども、視力
は障害されていないという状態が比較
的長く続きます。
　池脇　錐体細胞が比較的保持される
からということですね。
　玉置　はい。そうしますと、視力は
非常に良好ですので、例えば車の運転
免許は視力だけで免許の更新基準が決
められておりますので、車の免許は視
力検査で更新できるのだけれども、視
野が狭かったり、特に夜間の運転は夜
盲がございますので、車の運転には注
意が必要であるということになります。
　池脇　光が病気を進行させるという
ようなことはないのでしょうか。
　玉置　一般的に、日常生活の光もあ
るのですけれども、特に注意が必要な
のは、病気の合併症で、例えば白内障
になったようなときに、これは若くし

て白内障を起こしやすい病気ですので、
手術の適応にはなるのですけれども、
手術に際しては、手術の顕微鏡の光の
ような非常に強い光を短時間で浴びる
ことによって、この病気自体が進行し
てしまわないように、注意して手術を
するということが必要になります。
　池脇　今お聞きしたのは、遮光眼鏡
をかけると聞いたことがあるものです
から、できるだけ光は避けたほうがい
いのかなと思いまして。
　玉置　日常生活におきましても、強
い光が当たるのを避けるということは、
羞明感等を防ぎ、見やすいということ
にもつながりますので、遮光眼鏡等を
使うということが一般的に行われてお
ります。
　池脇　治療については根本的な治療
法はないのだろうと思いますが、ビタ
ミンA治療はどうなのでしょうか。
　玉置　治療としての根本的な治療法
は今のところ残念ながらありません。
補助的な、進行を少しでも遅らせる試
みとして、今おっしゃったビタミンA
の内服ですとか、そのほかにも暗順応
改善薬、あるいは循環改善薬等の投与
が現実に試みられているのですけれど
も、効果としては残念ながら科学的に
確実に立証されたものではありません。
　池脇　最後に、最新の治療法という
ことに関してはどうでしょうか。
　玉置　この病気は、今までは根本的
な治療法がなかったのですけれども、
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最近になりまして幾つかの新しい治療
法が研究されております。主なもので
も遺伝子治療、神経保護療法、人工網
膜、再生医療の４つがあります。
　遺伝子治療については、欧米でこの
病気の類縁疾患に対して正常な遺伝子
を導入するという臨床試験が少数例行
われて、今後さらに検討は必要ですけ
れども、一定の効果が得られたという
中間報告がなされています。
　神経保護療法としましては、神経保
護因子を目の中で徐放するカプセルを

留置して効果を見る試験が行われたり、
あるいは人工網膜に関しましても、1990
年代から臨床試験が徐々に始まってお
ります。
　再生医療につきましては、ES細胞、
iPS細胞を用いまして、健常な視細胞
を作って移植するというコンセプトで、
様々な動物実験が行われており、今後
の発展、臨床応用が待たれるという段
階です。
　池脇　どうもありがとうございまし
た。
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