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眼疾患・視覚障害の臨床像の解析と診療マニュアル確立に関する研究 
 

研究分担者 氏名 仁科幸子 
国立成育医療研究センター 感覚器・形態外科部 眼科医長 

 
 

 研究要旨 
先天性及び若年性に視覚聴覚二重障害をきたした患児には早期診断、早期介入の必要性が
高く、療育・教育・社会参加には特別な支援が必要である。本障害の原因、病態の多様性を
調査し、眼疾患・視覚障害を解析し、一体的診療体制の構築に貢献することを目的とした。 
本研究では、第一に先天性及び若年性に視覚聴覚二重障害をきたした患児症例を収集し、
眼疾患・視覚障害の詳細な臨床像、聴覚障害や全身障害の併発について調査した。第二に視
覚障害の早期診断を進め、早期介入・継続したケア（リハビリ）の方法を検討し、年齢別、
障害程度別に、眼科的管理とロービジョンケア、特別支援学校との連携について実践した結
果を解析し報告した。第三に疾患別の診療マニュアルを分担した作成した。本マニュアルを
普及させることによって、本障害に必要な診療や支援体制が構築され、患者の社会参加の促
進に結びつくと考えられる。 
一体的診療体制の構築のため施設内で視聴覚二重障害児の勉強会を開催した。 
 

 
研究協力者 東 範行・国立成育医療研究センター 感覚器・形態外科部 眼科診療部長 
        横井 匡・国立成育医療研究センター 感覚器・形態外科部 眼科医員 
        吉田朋世・国立成育医療研究センター 感覚器・形態外科部 眼科医員 
        三井田千春・国立成育医療研究センター 感覚器・形態外科部 眼科視能訓練士 
        相賀 直・岡前むつみ・大橋智・上條有康・山田和歌菜・都立久我山青光学園 
 
Ａ．研究目的 
先天性及び若年性に視覚聴覚二重障害をきた
した患児には早期診断、早期介入の必要性が高
く、療育・教育・社会参加には特別な支援が必
要である。 
小児期に発症する先天眼疾患は重篤な視覚障
害をきたす原因の半数以上を占め、聴覚障害や
全身異常を伴う多種多様の疾患が含まれる。国
立成育医療研究センター眼科は、全国から多数
の小児難治性眼疾患症例が集まる専門施設であ
り、小眼球症、CHARGE症候群、先天白内障、先
天角膜混濁などの希少な難治性疾患については
全国的な疫学調査を実施し、様々な臨床研究を
実施してきた。 
本分担研究の目的は、先天性・若年性視覚聴
覚二重障害の原因と臨床像を調査し、眼疾患・
視覚障害の早期診断と早期介入の方法を検討し、

診療マニュアルを確立し、一体的診療体制の構
築に貢献することである。 
 
Ｂ．研究方法 
１）先天性・若年性視覚聴覚二重障害をきたす
症例の集積 
 国立成育医療研究センター眼科に全国ネット
ワークを通じて他施設から精査加療目的で紹介
され受診した患児のうち、先天性・若年性視覚
聴覚二重障害をもつ症例を集積して、原因や臨
床像について検討した。 
２）早期ロービジョンケアの実践と解析 
 早期介入・継続したケア（リハビリ）の必要
な視覚障害児に対し、都立久我山青光学園と連
携して院内でロービジョン相談を定期的に実施
し、原因疾患、視覚障害の程度、聴覚障害を含
む重複障害の有無、相談内容と結果について、
解析した。 
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３）疾患別診療マニュアルの作成 
 視聴覚二重障害をきたす疾患別の診療マニュ
アルを分担して作成した。 
４）視聴覚二重障害児の勉強会 
 国立成育医療研究センターにおいて、視聴覚
二重障害児の勉強会を開催し、二重障害児家族
と病院の関連各科、メデイカルスタッフ、特別
支援学校教員等が、互いに問題点を挙げて意見
交換を行った。 
 
(倫理面への配慮) 
国立成育医療研究センター眼科で行った精密
検査については、臨床上必要性のある患者に対
して同意を得て実施したもので、本研究による
患者への負担は生じていない。検査結果の解析
にあたっては、匿名化し、個人が特定できない
ように配慮して行った。 
研究の実施にあたり、下記の課題について機
関内倫理委員会にて審査を受け、承認を得た。 
仁科幸子：医療機関と教育機関の連携による
ロービジョンケア（国立成育医療研究センター,
平成 31 年 11 月 28 日, 承認番号 2019-060） 
 
Ｃ．研究結果   
１）先天性・若年性視覚聴覚二重障害をきたす
症例の集積 
先天性・若年性視覚聴覚二重障害をもつ症例
として CHARGE 症候群、ダウン症候群、未熟児・
出生時障害、先天 CMV 感染、レーバー先天盲・
若年発症網膜色素変性症に伴う全身症候群など
様々な疾患が原因としてみられた。眼疾患とし
て網脈絡膜コロボーマ、白内障、小眼球、未熟
児網膜症、網脈絡膜炎、レーバー先天盲・若年
発症網膜色素変性症、網膜硝子体変性、視神経
形成異常、視神経萎縮などがみられ、視力障害、
聴覚障害、全身発達の程度も様々で、多様な臨
床像を呈していた。 
２）早期ロービジョンケアの実践と解析 
 都立久我山青光学園と連携し当センター内で
ロービジョン相談を実施した患児 150 例を解析
した。相談開始年齢は生後 3か月～20歳、原因
疾患は先天素因 78％、未熟児網膜症 15％、後天
性が 7％で、重複障害を 37％に認めた。聴覚障
害は 5例、全身疾患と聴覚障害の重複が 2例、
総計 7例（4.7％）に合併していた。視力は光覚
(-)から 0.3 以上までさまざまであった。相談内
容を年齢別に検討すると、0歳代から「学校・
就学」が最も多く、相談後は視覚支援学校や療
育施設と連携できており、早期からの教育機関
との共同の取り組みは有効であった。今後さら
に、医療と教育が連携して二重障害に特化した
ケアに取り組む必要がある。 

 
３）疾患別診療マニュアルの作成 
 先天性・若年性視覚聴覚二重障害の患児に対
する一体的診療体制を促進するため、疾患別の
マニュアルを作成した。 
 チャージ症候群、ピエールロバン症候群、コ
ケイン症候群を分担して、耳鼻科、神経内科と
合同でマニュアルを作成、班会議で説明と討議
を行った。 
４）視聴覚二重障害児の勉強会 
 2020年1月16日、国立成育医療研究センターに
おいて、第二回視覚聴覚二重障害児の勉強会を
開催し、前回を上回る合計54名が参加した。 
当院通院中の二重障害児のご家族から、教育
や福祉に関する体験談や意見を伺った。眼科、
耳鼻科、神経科、総合診療科、新生児科からの
問題提起と意見、視覚及び聴覚支援学校教員の
現状報告があり、メデイカルスタッフを交えて、
互いに意見交換を行った。 
また、国立特別支援教育総合研究所の星祐子
先生から二重障害児への対応についてご講演を
頂いた。 
 
Ｄ．考察 
先天性・若年性視覚聴覚二重障害をもつ症例
には様々な全身症候群が原因としてみられ、眼
疾患は多種多様であるが多くは O歳代に発症す
ること、聴覚障害や全身発達の程度も様々で、
多様な臨床像を呈することが判った。したがっ
て 0歳からの一体的診療体制が必要と考えられ
る。 
本障害の患児には重複した障害の早期発見・
早期診断が第一であり、続いて早期介入（治療）、
継続したケア（リハビリ）を行うことが患児の
社会参加の促進に非常に重要となる。当科の取
り組みとして、0歳から教育機関と直接連携し
て院内相談・ロービジョンケアを実践した結果、
各地域の支援学校等との連携がとれ、適切な介
入ができた。しかしながら二重障害に特化した
教育施設はなく、個別に十分なケアを要すると
考えられた。 
疾患別マニュアルの作成は、本障害に必要な
診療や支援体制の充実に役立つと期待される。 
 国立成育医療センター内で改正した視覚聴覚
二重障害児の勉強会には、患児家族の詳しい体
験談と意見が寄せられ、専門家の講演も頂き、
幅広い職種間で、より充実した意見交換ができ
た。今後も本勉強・連絡会を継続し、0歳から
の一体的診療体制の基盤を作りたい。 
 
Ｅ．結論 
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先天性・若年性視覚聴覚二重障害をもつ症例
の臨床像と早期ロービジョンケアの実践結果に
ついて検討した。0歳からの一体的診療体制と
早期ケアを実践するために、医療と教育が連携
した取り組みが有効と考えられた。施設内の勉
強会の開催は、二重障害児の診療や連携のため
大変有用な場となったと考えられ、今後も継続
していきたい。 
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