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 研究要旨 
先天性および若年性の視覚聴覚二重障害の原因となる難病の患者の一体的診療体制の確立

を目的として、患者の実態把握、診療マニュアル策定、一体的診療モデルの確立、関連団体
との連携、遺伝子診断の導入、情報の普及、国際的研究展開を実施した。その結果、適正な
診療体制の配置、標準的な医療の確立と普及、一体的診療の有効性と課題の解明、初期診療
の道筋、早期診断、先進的医療の導入に資する成果を得た。 
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本研究の対象は、先天性および若年性（40歳
未満で発症）の視覚聴覚二重障害（盲ろう）の
原因となる難病で、該当する疾病が 35以上と多
様であり、患者数は全国に約 2600 人と推計され
る。本難病では、コミュニケーション、情報の
入手、移動が極めて困難となる。特に小児の約
90％は知的障害や肢体不自由などの他の障害も
重複するため負担が大きい。本難病患者に対す
る早期診断、早期介入で、教育と社会参加を促
進する必要性は高い。我々はこれまで本障害の
疫学研究、臨床診断と病態解明を進めてきた。
本研究では、本難病を一体的に診療する体制の
構築を目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 
a.患者の実態調査 

国立病院機構東京医療センターにて多施
設調査の中心施設としての倫理委員会承認
を得たのちに、平成 30 年度に行った一次調
査において 10 症例以上報告のあった医療機
関、本研究班の分担研究者所属機関および
AMED「先天性および若年性の視覚聴覚二重障
害の原因となる難病の診療向上に向けた、疾
患横断的な全国多施設レジストリ研究」の分
担研究者の所属機関の全国 50 機関を対象施
設として調査票を発送した。参加各施設にお
ける倫理委員会承認をさらに得たのちに匿
名化された調査結果を収集した。 
 
b.教育、福祉、生活の実態把握 

29-30 年度に研究分担者の廣田栄子、星祐
子、前田晃秀と研究協力者の高橋信行が、患
者の福祉・教育・生活の全国調査を行った。
その調査結果を班会議や学会等で参加者・関
係者に情報共有し、診療マニュアルに反映し
た。 
 
c.診療マニュアル策定 

第IV章疾患と診療を作成し、本研究班Web
サイトから公開した。 
 
d.医療情報公開 

30 年度から公開している本難病の医療情
報 Web サイトに、アンケート調査結果、診療
マニュアルの追加などにより内容を拡張し
た。 
 
e.データベースへの協力 

臨床ゲノム情報統合データベース（希少・
難治性疾患領域：
https://mgend.med.kyoto-u.ac.jp/disease
/intractable）、難病プラットフォームで視
覚聴覚二重障害の難病レジストリへ、個人情
報、臨床情報、ゲノム情報を登録した。 
 
f.一体的診療体制のモデル確立と検証 

東京医療センター、各拠点施設で耳鼻咽喉
科、眼科・神経科の医師の参加を得て、一体
的診療を開始し患者の診療内容の検証を進
めた。 
 
g.患者会・学会等との連携 

東京医療センターを中心とした医療機関、
患者会、患者支援団体、教育機関、学会およ
び他の研究班と連携し、患者会等からの診療
マニュアル執筆や資料収集への協力、班会議
における問題点の共有や研究への助言・協力
提案、学会等からの患者登録、全国盲ろう者
協会による患者の診療アクセスと他施設と
の連携の支援などを進めた。 

 
h.遺伝子検査体制構築 

本研究対象の主たる難病の遺伝子検査を
公益財団法人かずさ DNA 研究所の衛生検査
所で実施できる体制を整備し、保健所に届け
を出して、検査を開始した。 
 
i.公開講座実施 

大阪市で市民公開講座を開催した。 
 
j.国際研究体制構築 
 原因遺伝子の変異について国際判定ル

ールを共同で策定した。 

 

（倫理面への配慮） 
本研究では難聴者およびその親族の遺伝

子検査および疫学研究を行なうため、「ヘル
シンキ宣言」、「人を対象とする医学系研究
に関する倫理指針」、「ヒトゲノム・遺伝子解
析研究に関する倫理指針」、「国立病院機構
東京医療センター倫理委員会規定」を遵守し
て進める。すなわち人間の尊厳に対する十分
な配慮、事前の十分な説明と自由意志による
同意、個人に関する情報の徹底、人類の知的
基盤、健康、福祉へ貢献する社会的に有益な
研究の実施、個人の人権の保障の科学的、社
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会的利益に対する優先、本指針に基づく研究
計画の作成、遵守及び事前の倫理審査委員会
の審査・承認による研究の適正性の確保、研
究の実施状況の第三者による調査と研究結
果の公表を通じた研究の透明性の確保に関
して、十分に注意を払いながら実施する。こ
れにより、倫理面の問題がないと判断する。 

 

Ｃ．研究結果 
a.患者の実態調査 

調査票を発送した 16 機関から 231 症例に
関する回答を得た。内訳としては男性 115
例、女性 116 例、平均年齢 13.1 歳であった。
主な疾患としては Usher 症候群、染色体異常、
CHARGE 症候群、低出生体重児、先天性サイ
トメガロウィルス感染症、Goldenhar 症候群
が挙げられ、その他多数の難病・希少疾患が
集積された。遺伝子検査および染色体検査は
117 例に対し施行されており、その結果診断
がついていたのが 82 例であった。 
難聴の発症年齢は 75%が先天性、7%が就学

前、6%が小学生であり、視覚障害の発症年齢
は 58%が先天性、7%が就学前、3%が小学生と、
いずれも小児期の発症が大部分を占めた。 
難聴の程度は軽度 10%、中等度 35%、高度

20%、重度 35%であり、64%が補聴器装用中、
18%が人工内耳装用中であった。 
視覚障害の程度は平均視力が 0.2 であり、

評価可能中 73%に視野障害を伴っており、
77%が眼鏡装用、8%が遮光眼鏡を装用中であ
った。 
合併した障害で最も多かったのは、発達障

害 134 例であり、循環器系 60例、神経系 58
例、泌尿生殖系 37 例、消化器系 34例、四肢
28 例、呼吸器系 27例と多くの系統に広がる
合併症を認めた。 
 
b.教育、福祉、生活の実態把握 

研究分担者の廣田栄子（筑波大学人間総合
科学研究科名誉教授）と前田晃秀（東京都盲
ろう者支援センター長）は、全国の児童発達
支援センター及び児童発達支援事業所（４３
４９ヵ所）を対象に、視覚聴覚二重障害児の
機能的自立と発達の全国調査を行い報告書
をまとめ、意思疎通手段に対する支援が不足
していることを明らかにして学会誌で発表
し（資料 1 

） 、 本 研 究 班 Web サ イ ト

(http://dbmedj.org/)で公開した。 
研究分担者の星祐子（国立特別支援教育総

合研究所上席総括研究員）は、全国の特別支
援学校 1025 校を対象に盲ろう児の実態調査
を行い(資料 2)、教育施設別患者数、障害程
度、合併症、コミュニケーション法、研修の
必要性に関する情報を、本研究班 Web サイト
(http://dbmedj.org/)で公開した（資料3）。 
 研究協力者の高橋信行（全国盲ろう者団体
連絡協議会、会長）は、盲ろう者が医療機関
を利用する際の困難や要望についてアンケ
ート調査を実施して、報告書を視覚聴覚二重
障 害 の 患 者 会 Web サ イ ト
(http://tarzans.sakura.ne.jp/jfdb/)で公
開し、その内容に基づいた医療機関への要望
を 本 研 究 班 Web サ イ ト
(http://dbmedj.org/)で公開した（資料 4）。 
 
c.診療マニュアル策定 

第 IV 章疾患と診療を作成した（資料 5）。
オンライン版では読みやすくアレンジして、
検索も容易に可能にした。 
 
d.医療情報公開 
研究班 Web サイト（http://dbmedj.org/）

に診療マニュアル、地域の医療関連施設検索
ポータル、市民公開講座開催などのニュース
を順次掲載、更新した（資料 6）。 
 
e.データベースへの協力 

臨床ゲノム情報統合データベース（希少・
難治性疾患領域：
https://mgend.med.kyoto-u.ac.jp/disease
/intractable）へ、先天性および若年生の視
覚聴覚二重障害の原因となる難病６０例を
登録した。 

AMED 難病プラットフォームにおいて視覚
聴覚二重障害の原因となる難病の登録画面
を構築し、京都大学の中央倫理審査承認を受
けて、７例の登録を行った。 
 
f.一体的診療体制のモデル確立と検証 

視覚聴覚二重障害の１７症例に対する一
体的診療体制と診療過程を、眼科、耳鼻咽喉
科、小児科、視能訓練士、言語聴覚士による
カンファレンスを８回開催して具体的に検
証した。一体的診療を行った優性遺伝性視神
経萎縮症と聴神経症（Auditory Neuropathy）
の症例を集めた論文を眼科英文誌に採択、掲
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載された（資料 7）。 
 
g.患者会・学会等との連携 

日本眼科学会、日本臨床視覚電気生理学会、
日本耳鼻咽喉科学会、日本聴覚医学会、日本
耳科学会、および関連する研究班に、当研究
班の活動を紹介し、難病プラットフォームへ
の協力を呼びかけた。本研究班の市民公開講
座について、日本聴覚医学会から広告をして
頂き、日本耳鼻咽喉科学会東京支部および大
阪支部と日本眼科学会大阪支部から後援な
らびに会員へのポスター・パンフレット送付
をして頂いた。 

全国盲ろう者協会と日本財団の協力を得
て、診療アクセスと他施設連携を支援するた
めの窓口を東京医療センターに設置した。ま
た、視覚聴覚二重障害の医療に関わる施設を、
地域と事業内容から検索できるポータルサ
イトを構築し、本研究班 Web サイト
(http://dbmedj.org/)で公開した（資料 8）。
一般の方向けと医療関係者向けの情報があ
り、医療関係者は所定の登録手続きを行うと、
診療担当医師、診察日などの情報も得られる。
ポータルサイトへの掲載の確認が必要と考
えられた施設には、事前に受け入れ可否のア
ンケート調査を行い選定した。 

 
h.遺伝子検査体制構築 

研究協力の小原收（公益財団法人かずさ
DNA 研究所副所長）、宮冬樹（東京医科歯科
大学 難治性疾患研究所）の協力を得て、視
覚聴覚二重障害の原因となる主たる難病に
対する遺伝子検査を行う体制を確立した。変
異の病的意義の判定と原因診断は、2回のカ
ンファレンスを通じて、ACMG/AMP ガイドラ
イン 1)とClinGen HELP基準 2)に従って実施す
る流れを確立した（資料 9）。 
1) Richards S, et al. Genet Med. 
2015;17:405-424. 
2) Oza AM, et al. Hum Mutat. 
2018;39:1593-1613.  

かずさ DNA 研究所の衛生検査所登録した
検査施設において、本遺伝子検査の届け出を
済ませて実施を実現した。既に 500 例以上で
実施して臨床検査としての妥当性、有用性を
検証できた。 
 
i.公開講座実施 

視覚聴覚二重障害の医療に関する市民公

開講座を 2019年 11月 9日に大阪市立中央会
館ホール（大阪）にて開催した。本市民公開
講座では、二重障害診療を行っている耳鼻咽
喉科医師および眼科医師に加え、教育・療育
の専門家、二重障害の当事者からの講演も行
い、市民に対する啓蒙活動および医療関係者
と患者、家族、支援者の連携を深めた。事前
にポスター、Web サイトなどで十分な広報を
行った結果、参加者数は 95 人と多くの参加
があった。 
 

j.国際研究体制構築 
視覚聴覚二重障害の難病の多くは、遺伝学

的検査が早期診断に有用である。しかし、病
的意義が不明な結果（遺伝子、バリアント）
が国際的問題となっていた。研究代表者とそ
の研究部（東京医療センター聴覚・平衡覚研
究部）は、遺伝子変異の判定ルールを策定す
る国際組織 ClinGen のメンバーに選出され
て、国際研究体制の下で視覚聴覚二重障害の
原因遺伝子も多く含む難聴遺伝子（資料 10
左）とバリアント（資料 10 右）の判定ルー
ルを策定し、論文発表した。 

研究代表者の研究部員である山本修子医
師が Children’s Hospital of Philadelphia, 
Roberts Individualized Medical Genetics 
Center に留学し、Director を務める Ian 
Krantz 教授の下で視覚聴覚二重障害を含む
遺伝性難聴の臨床遺伝学的研究を当研究部
との共同研究として開始した。 

 

Ｄ．考察 
a.患者の実態調査 

視覚障害、聴覚障害ともに大部分の症例の
発症年齢が先天性、就学前、小学生と小児期
で有り、新生児から学童期にかけての社会的、
福祉的、医療的なサポートの拡充が重要であ
ることがあると考えられた。一方で 26%の症
例が 20 歳以上の成人であり、それらのサポ
ートは小児期で終わるのではなく、成年後の
各種サポートへのスムーズな移行が重要で
あると考えられた。 
視覚聴覚二重障害の原因となる疾患は多

岐にわたる難病・希少疾患であることが明ら
かとなるとともに、多系統に渡る様々な合併
症を持つことが明らかとなり、一体的医療体
制の拡充の重要性が改めて浮き彫りになる
結果であった。大部分の症例が補装具を装用
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していたが一部未装用の患者が明らかとな
り、そのような患者とのコミュニケーション
の困難さを解決するための方策を講じる必
要があると考えられた。 
 
b.教育、福祉、生活の実態把握 
 教育、福祉、患者の立場からの実態を把握
できたことで、今後の対策を立てることが可
能となった。 
 
c.診療マニュアル策定 

診療マニュアルの作成、公開によって、標
準的治療の普及が可能となった。これにより
早期診断・治療が進み、患者の QOL と社会参
加の向上にもつながると考えられる。 
 
d.医療情報公開 

本難病に対する医療情報の公開により本
医療の普及が促進されたことで、患者の QOL
向上が期待される。 
 
e.データベースへの協力 

臨床ゲノム情報統合データベースおよび
難病プラットフォームへの登録が進み、今後
これらのデータベース情報の検討によって、
科学的根拠に基づいた診療ガイドライン等
の作成、更新が可能となる。 
 
f.一体的診療体制のモデル確立と検証 

拠点医療施設において実際の診療に即し
た視覚聴覚二重障害に対する一体的な医療
体制が確立したことで、全国的な普及の第一
歩が実現した。普及の拡大によって診療効果
の向上、重複した診療や検査の回避などが期
待できる。 
 
g.患者会・学会等との連携 

関連する学会との連携により、本難病の診
療に関わる医師への情報公開が効果的に行
うことができたこと、そして視覚聴覚二重障
害の患者に対する医療情報の窓口とインタ
ーネット上のポータルサイトを設けたこと
で、診療へのアクセスと、地域における拠点
医療施設、一般医療施設、教育施設、福祉施
設などの連携が促進すると考えられる。 

 
h.遺伝子検査体制構築 

遺伝学的検査体制を実装できたことによ
り、未診断症例の減少と早期診断が可能とな

ると考えられる。保健検査としての運用も可
能となっており、多くの患者の診療に広く活
用できる。 
 
i.公開講座実施 

会場では、二重障害の方も講演を理解でき
るように、机の配置、手話通訳、字幕表示、
補聴器ループ設置などの対策も取ることで、
参加者の満足度を高めることができた。この
ことは当日のアンケート調査でも確認され
た（資料 11）。このような市民に対する啓蒙
を進めていくことで、患者団体・教育・医療
機関・一般市民の相互理解・連携を深めるこ
とができると期待された。 
 
j.国際研究体制構築 
共同研究作業の中で本難病の医療に関す

る情報交換、意見交換によって、本難病に対
する先進的医療を導入できた。 

 

Ｅ．結論 
本難病を一体的に診療する体制の構築を

目的として、患者の実態把握、診療マニュア
ル策定、一体的診療モデルの確立、関連団体
との連携、遺伝子診断の導入、情報の普及、
国際的研究展開を実施した。その結果、適正
な診療体制の配置、標準的な医療の確立と普
及、一体的診療の有効性と課題の解明、初期
診療の道筋、早期診断、先進的医療の導入の
成果を得た。 
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