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 研究要旨 
聴覚視覚二重障害には、様々な全身症状を伴う症候群を含めて多彩な原
因が存在する。当院外来において対応する機会のある聴覚視覚二重障害の
代表疾患の代表として、アッシャー症候群、および常染色体優性視神経萎
縮症がある。このうちアッシャー症候群は先天難聴と網膜色素変性を合併
する症候群であり、遺伝子型としては最も頻度の高い USH2A を始めとして
9種類が知られている。今回、アッシャー症候群の原因のひとつとされて
いるものの、国内では眼科における報告のない PDZD7 遺伝子に変異を認め
る患者 3名を診察した。患者には乳幼児が含まれ包括的な全ての検査は完
了していないものの、現時点では 3名とも明らかな網膜色素変性は認めら
れなかった。 

 
 
 
Ａ．研究目的 
 先天難聴患者のうち、アッシャー症候群に関
与するとされる PDZD7 遺伝子にホモあるいは複
合ヘテロ変異を認めた患者2家系3名について、
眼科学的検査を行った。 
 
Ｂ．研究方法 
 当院耳鼻咽喉科外来において、先天難聴に対
する遺伝子検査を行い、PDZD7 遺伝子にホモあ
るいは複合ヘテロ変異を認めた患者 2家系 3名
を対象とした。眼科的な問診、および自覚的、
他覚的検査を行い、網膜色素変性の発症の有無
を確認した。 
 
(倫理面への配慮) 
本研究にあたっては、ヘルシンキ宣言に基づ
く倫理的原則，臨床・疫学研究に関する倫理指
針に関連する通知等を遵守して行った。患者の
採血および遺伝子解析については患者説明書、
患者同意書、同意撤回書を作成し、本研究の内
容を十分に説明し、インフォームド・コンセン

トを得たのちに行った。また、本研究にかかわ
る遺伝子解析、採血等については、すでに東京
医療センターの倫理委員会において厳正に審査
され、承認されている 
 
Ｃ．研究結果   
 症例 1は 31 歳女性。小学校時から羞明の自覚
があるものの、夜盲の自覚はない。3歳時に難
聴を指摘され、耳鼻咽喉科にて PDZD7 遺伝子の
ホモ変異を検出された。矯正視力は両眼とも 1.2。
前眼部、中間透光体、眼底に異常を認めず、眼
底自発蛍光および光干渉断層計でも異常を認め
なかった。 
 症例 2は 7歳女児。乳児スクリーニングにて
難聴を指摘され、耳鼻咽喉科にて PDZD7 遺伝子
の複合ヘテロ変異を検出された。夜盲を含めた
眼科的な自覚症状はない。矯正視力は両眼とも
1.2。ゴールドマン動的視野計、前眼部、中間透
光体、眼底に異常を認めず、眼底自発蛍光およ
び光干渉断層計でも異常を認めなかった。 
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 症例 3は症例 2の姉である、9歳女児。3歳時
検診にて難聴を指摘され、耳鼻咽喉科にてPDZD7
遺伝子の複合ヘテロ変異を検出された。夜盲を
含めた眼科的な自覚症状はない。矯正視力は両
眼とも 1.2。ゴールドマン動的視野計、前眼部、
中間透光体、眼底に異常を認めず、眼底自発蛍
光および光干渉断層計でも異常を認めなかった。 
 
Ｄ．考察 
アッシャー症候群は一般に常染色体劣性遺伝
形式をとり、原因遺伝子としては現在までに９
つが同定されている。タイプ１はMYO7A、USH1C、
CDH23、PCDH15、USH1G、タイプ２は USH2A、
GPR98/PDZD7、DFNB31、タイプ３は CLRN1 である。
このうち、PDZD7 遺伝子については単独による
網膜色素変性の合併はこれまでに報告がない。
海外では、USH2A 遺伝子の Modifier としての報
告（Ebermann ら、2010）、および GPR98 遺伝子
との Digenic 発症の報告（Aparisi ら、2014）
があるのみである。耳鼻咽喉科学的には 3例と
も典型的な先天難聴の表現型を示しているが、
現時点ではいずれの症例にも網膜変性の徴候が
見られなかった。 
 一般にアッシャー症候群タイプ 2は若年期に
すでに初期症状が見られるケースが多い。ただ
し、今回の症例のうち特に症例 2，3はいずれも
幼年であり、今後、網膜変性が発症する可能性
は否定できない。このため、今後も精密網膜電
図検査を含めた経過観察と日常生活のケアを注
意深く継続する必要がある。 
 
Ｅ．結論 
 現時点では、PDZD7 遺伝子の変異が単体で網
膜色素変性症を発症する可能性は不明である。 
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