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「先天性および若年性の視覚聴覚二重障害に対する一体的診療体制に関する研究」 
 

研究分担者 氏名 土橋 奈々 
 九州大学病院 耳鼻咽喉：頭頚部外科 医員 

 
 

 研究要旨 
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
となる難病であり、小児慢性特定疾病や指定難病を含む 35以上の疾病が該当する。視覚聴覚二重
障害の臨床像は、単独の視覚障害あるいは聴覚障害の臨床像の単なる集積とは異なる。単独の視
覚障害あるいは聴覚障害に対する診療方法の多くは、視覚聴覚二重障害に活用できない。本疾病
群は診療領域の狭間にあって、これまで全国的な研究対象から外れており、横断的研究が必要で
あった。 
平成29年度から難治性疾患政策研究事業として、関連する耳鼻科と眼科の学会等の協力を得て、
本疾病群に対する全国疫学調査、診療マニュアル公開、診療体制整備、市民公開講座等を行って
いる。 
 
 
 
Ａ．研究目的 
視覚聴覚二重障害患者は数が少なく、疾患も多
岐に及び、複数の診療科でフォローされており、
一体的な診療体制が築けていないのが現状であ
る。臨床像や患者のデータベース作成を行い、
診療体制の構築を目指すことを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 
先天性および若年性の視覚聴覚二重障害をきた
す疾患に対する診療マニュアルの第 4 章として、
代表的な疾患の疫学、病態、診断、対応につい
て、文献をもとにまとめた。また、データベー
ス作成のため、適応する症例から臨床情報を収
集した。 
 
(倫理面への配慮) 
特になし。 
 
Ｃ．研究結果   
診療マニュアル第Ⅳ章では、視覚聴覚二重障害
をきたしうる、水頭症、コルネリア・デランゲ
症候群、ダンディー・ウォーカー症候群の3つの
病態について、疫学、病態、診断、対応につい
てまとめた。その際、視覚聴覚二重障害の医療
を担当する医師が、実際の診療で利用あるいは

参考にできること、患者や家族、医療関係者、
教育者、支援者が、普段の生活で利用あるいは
参考にできること、できるだけ視覚聴覚二重障
害に特徴的な内容、配慮、工夫、方法などを含
めることに留意した。 
また、データベース作成のための症例収集では、
各患者の臨床情報を当科眼科医と協力を得なが
ら収集した。 
 
Ｄ．考察 
視覚聴覚二重障害をきたす疾患の希少性、多様
性から、その病態や診療についての認知度は低
く、これまでに発表されている文献も少ないと
ころから、患者、患者家族、支援者、医療者、
教育者が活用できる情報は限られている。この
度のマニュアル作成により、それぞれの疾患に
対する情報提供ができ、診療や教育現場で有効
に活用されることが期待される。今後、視覚聴
覚二重障害の医療にかかわる多方面からの有識
者による検討、データベース構築により、今後
この分野における医療が発展し、患児・患者の
利益に資することが期待される。 
 
Ｅ．結論 
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視覚聴覚二重障害患者の臨床像、対応の実際を
明らかにし、診療体制の構築を目指すにあたり、
先天性および若年性の視覚聴覚二重障害の原因
となる難病の診療マニュアルの分担執筆を行っ
た。また、データベース作成のための臨床情報
を収集した。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
なし 
 
2. 学会発表（発表誌名巻号・頁・発行年等も記
入） 
なし 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含む。） 
1. 特許取得  
 
2. 実用新案登録 
 
3. その他 
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