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A．研究目的 
鰓弓耳腎症候群の全国医療水準の向上を目的とし
て，鰓弓耳腎症候群の診療手引書の作成や患者向け
パンフレットやホームページの作成，疾患情報につ
いてのホームページを作成を目指し，そのたたき台
となる鰓弓耳腎症候群診療におけるクリニカルク
エスチョンを作成する． 
B．研究方法 
2017年度に行った鰓弓耳腎症候群の患者やその診
療に当たっている施設からのアンケート結果の評
価と，それに基づく鰓弓耳腎症候群の実際の診療に
おける問題点の抽出結果から，鰓弓耳腎症候群診療
におけるクリニカルクエスチョンを作成する． 
（倫理面への配慮）  
本年度の調査は過去の調査や文献の解析が中心で
あり，介入研究や新規の疫学調査は含まないので倫
理委員会に申請の必要はない． 
 
C．研究結果 
2017 年度に行った鰓弓耳腎症候群の患者やその診

療に当たっている施設からのアンケート結果から，

鰓弓耳腎症候群の診療に従事する各診療科におけ

る，鰓弓耳腎症候群のスクリーニング検査の重要

性とその認識不足が示された．また遺伝子検査に

関しても実施のみならず患者への情報提供が十分

になされていないほか，そもそも診療に従事する

医療者の認識が不十分である現状も示された．こ

の現況をもとにスクリーニング検査，治療，遺伝

子検査に関する以下の 6 つのクリニカルクエスチ

ョンを作成した． 
①先天性難聴の患者に対する超音波検査による腎

合併症のスクリーニングは推奨されるか？(根拠) 
先天性難聴の患者においては鰓弓耳腎症候群や

Townes-Brocks 症候群等の腎尿路奇形（CAKUT）
や鰓原性奇形等を合併するものが幾つか知られて

いる．特に腎の低形成や異形成を伴う場合には末

期腎不全に進展して腎代替療法が必要になる事も

あり，早期の治療介入が望ましい．超音波検査は

腎尿路奇形のスクリーニング検査として簡便かつ

有用であるのでまず考慮すべき検査であると考え

られる． 
②CAKUT の患者に対する耳鼻科診察による難聴

のスクリーニングは推奨されるか？(根拠)CAKUT
の 患 者 に お い て は 鰓 弓 耳 腎 症 候 群 や

Townes-Brocks 症候群のように先天性難聴を合併

するものが知られている．聴力障害に対しては言

語発達への影響を考慮し，できるだけ早期の医療

的介入がのぞましいため，耳鼻科診察による難聴

のスクリーニングがのぞましいと考えられる． 
③鰓弓耳腎症候群における聴力障害に対して外科

手術は推奨されるか？(根拠) 鰓弓耳腎症候群にお

ける聴力障害の原因はさまざまであり，難聴のそ

れぞれの原因に対して適切な治療を行う事が重要

となる．伝音性分に対して鼓室形成術や鼓膜のチ

ュービングなど外科手術が行われるが，多発性病

変のため複数回手術を行っても十分な聴力の改善

が得られないことも多い．こうした患者に対して

は人工内耳の埋め込み術が有用であったとの報告

もある． 

研究要旨 
【研究目的】鰓弓耳腎症候群の全国医療水準の向上を目的として，鰓弓耳腎症候群の診療手引書の作成

や患者向けパンフレットやホームページの作成，疾患情報についてのホームページを作成を目指し，

のたたき台となる鰓弓耳腎症候群診療におけるクリニカルクエスチョンを作成する． 
【研究方法】鰓弓耳腎症候群患者や鰓弓耳腎症候群の診療に当たっている施設に対して行った調査の集計

結果の評価をもとに，鰓弓耳腎症候群診療における問題点を抽出し，クリニカルクエスチョンを作成する． 
【結果】鰓弓耳腎症候群患者や鰓弓耳腎症候群の診療に当たっている施設に対して行った調査の集計結果

の評価より，スクリーニング検査や治療，遺伝子検査に関するクリニカルクエスチョンを作成した． 
【考察】今後は診療補情報の提供や包括的な診療体制の確立を目指し，作成したクリニカルクエスチョンをた

たき台として鰓弓耳腎症候群の診療手引書の作成を進めていく必要がある． 
【結論】 
本研究により鰓弓耳腎症候群の診療手引き書の作成のたたき台となる診療におけるクリニカルクエス

チョンが作成された． 
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④鰓弓耳腎症候群の鰓原性奇形に対して外科手術

は推奨されるか？(根拠) 鰓原性奇形に対しては耳

前瘻孔，頸瘻孔などが感染を繰り返す場合に外科

的切除が選択される場合がある．また耳介奇形や

副耳に対しては審美的な理由により形成外科手術

が考慮される．⑤鰓弓耳腎症候群の腎合併症に対

する薬物療法は腎機能障害進行抑制に有用か？(根
拠) 鰓弓耳腎症候群の腎合併症のうち，特に腎の低

形成や異形成を伴う場合には末期腎不全に進展し

て腎代替療法が必要になる事もある．腎低形成や

異形成で特にこれらによる蛋白尿を伴う場合，ア

ンギオテンシン変換酵素阻害薬やアンギオテンシ

ン II 受容体拮抗薬は蛋白尿減少効果やこれによる

腎保護作用により腎機能障害の進行の抑制効果が

期待される他，球形吸着炭も腎機能障害進行抑制

効果が期待される（CAKUT のガイドライン参照）． 
⑥鰓弓耳腎症候群患者に対する遺伝子検査は推奨

されるか？(根拠) 鰓弓耳腎症候群患者における遺

伝子検査は，診断の確定や他の類縁疾患との鑑別

に有用である．また親子例や同胞などの家系集積

がある場合に遺伝カウンセリングに有用な情報が

得られる． 
 
D．考察 
鰓弓耳腎症候群の診療に従事する各診療科におけ
る，鰓弓耳腎症候群のスクリーニング検査の重要性
とその認識不足や遺伝子検査に関する診療に従事
する医療者の認識が不十分と，それゆえ患者への情
報提供が十分になされていない現状を改善し，鰓弓
耳腎症候群の全国医療水準の向上の目指すため，今
後鰓弓耳腎症候群の診療手引き書の作成を進めて
いく必要がある．本研究で作成した鰓弓耳腎症候群
の診療におけるクリニカルクエスチョンは，診療手
引き書を作成するにあたりそのたたき台となる．ま
た今後は，2017年度に行った鰓弓耳腎症候群の患
者や診療に従事している施設へのアンケート結果
も参考に，患者向けパンフレットやホームページの
作成，疾患情報についてのホームページを作成も併
せて行う必要がある． 
 
E．結論 
本研究により鰓弓耳腎症候群の診療手引き書の作
成のたたき台となる診療におけるクリニカルクエ
スチョンが作成された． 
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