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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、教育、福祉、生活の実態把握、診療マニュアル策定、医療情報公開、データ
ベースへの協力、一体的診療モデルの確立と検証、患者会・学会等との連携、遺伝子診断の実施体
制、公開講座実施、国際的研究体制構築を進めた。その結果、本難病の診療に役立つ成果として、適
正な診療体制および標準的な医療の確立と普及、一体的診療の有効性の検証、早期診断および先進的
医療の導入に資する成果を出すことができた。 
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Ａ．研究目的 
 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1)、2)。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。 
 
(文献) 
1) 前田晃秀. 盲ろう者（視覚聴覚二重障害者）

における身体障害者手帳の交付状況の実態
－自治体を対象とした全国調査から－. 社
会福祉学 56,94-104, 2016 

2) 前田晃秀、廣田栄子. 高齢期の視覚聴覚二重
障害者（盲ろう者）の障害程度とコミュニ
ケーション状況に関する全国実態調査. 
Audiology Japan 59,632-643, 2016 

 
Ｂ．研究方法 
a.患者の実態調査 
全国疫学調査として、まず疾患別の患者数調

査（一次調査）を郵送によるアンケート調査を
行う。200 床以上で耳鼻科・眼科の常勤医がい
る病院を抽出し（1061 施設）、耳鼻咽喉科、眼
科、小児科、遺伝科に調査票を郵送し（計
3191 通）、29 年度中に解析する。30 年度に、
一次調査で患者ありと回答した施設に対して、
個別の患者の医療情報についてのアンケート調
査（二次調査）を郵送で行い、31年度に解析
する。 
 
b.教育、福祉、生活の実態把握 

本難病では、病院を受療せず、福祉施設や
特別支援学校や在宅で支援、ケアを受けている
こともあるため、その情報も必要である。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い、調査結果は
班会議や学会等で参加者・関係者に情報共有
し、診療マニュアルにも反映する。 
 
c.診療マニュアル策定 

本医療の専門家の経験、学識、本研究で集
積される情報に基づいて、本難病の診療マニュ
アルを策定する。29 年度に概要・基本的診療
を、30 年度に特記すべき診療等を、31年度に
病態別診療等を作成し、本研究班 Web サイトか
ら公開する。英文翻訳して海外の研究者と意見
交換した内容を反映して国外にも公開する。 
 
d.医療情報公開 

本難病の医療情報を、患者、医療者、一般
向けに提供する Web サイトを作成し、30 年度
から公開する。31年度はアンケート調査結
果、診療マニュアルの追加などにより内容を拡
張し、診療の要点を記したパンフレットも作
成、配布する。 
 
e.データベースへの協力 

29 年度から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）に登録する。
30 年度から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を開始し、個人情
報、臨床情報、ゲノム情報を登録する。 
 
f.一体的診療体制のモデル確立と検証 

29 年度は東京医療センターで一体的診療を
開始し、30 年度から 2施設以上で実施して、
30 例以上の患者の診療、検証する。31年度か
ら各拠点施設で眼科・神経科の医師の参加を追
加して全国への普及を促進する。 
 
g.患者会・学会等との連携 

29 年度から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
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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る。 

 
h.遺伝子診断の実施体制 

29-30 年度に研究協力者の小原收（公益財団
法人かずさ DNA 研究所副所長）が、本研究対象
の主たる難病の遺伝子検査を衛生検査所で実施
できる体制を整備する。30 年度は共同研究と
して、31年度は確実性の検証の上で保健検査
につなげる。 
 
i.公開講座実施 

30 年度、31 年度に各１回ずつ開催する。 
 
j.国際研究体制構築 
本難病の診療の資料やインターネット情報は

ほぼ皆無であるため、海外の先進的医療施設と
の研究協力体制を構築し、海外の現地調査を行
い、患者の診療に陪席して実際の技術を習得す
る。本難病の一体的診療に 20年以上前から取
り組む英国ロンドン大学小児衛生研究所・小児
病院、米国ハーバード大学医学部・小児病院と
協力する。これらの施設の責任者と本研究代表
者は 5年前から遺伝性難聴の共同研究をしてい
る。 
 
(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解

析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 
一次調査の結果の集計・解析を完了した。合

計 1038 症例の病名と頻度を把握し、計 76 疾患
が原因として認められた（資料 1）。一次調査
で 10症例以上と回答した 53施設に対して、個

別の患者の医療情報についてのアンケート調査
（二次調査）を郵送した（資料 2）。 
 
b.教育、福祉、生活の実態把握 

特別支援学校対象の盲ろう児（者）の実態
調査により、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、本研究班会議で共有した。 
 未就学の盲ろう児の療育の実態調査を行
い、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発表した。 
 盲ろう者への医療に対するアンケート調査
を実施、検討した。その結果を基に医療機関へ
の要望としてまとめて、本研究班会議で共有し
た。 
 
c.診療マニュアル策定 
第Ｉ章（概要）と第 II章（基本的診療）を

完成し、第 III 章（特記すべき診療・療育・支
援）を作成した（資料 3）。 
 
d.医療情報公開 

Web サイト（http://dbmedj.org/）を開設し
て、診療マニュアル第 I、II章を公開した（資
料 4）。 
 
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）に本難病 60症例を登録し
た。難病プラットフォームの CaseI-C による登
録システムのベータ版を作成した。本システム
を用いた登録についての研究計画書を作成し、
倫理審査委員会へ申請した。 
 
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、国立成育医療研究セン
ターで一体的診療体制を構築し、これまでに
46 例で実施した（難聴+網膜色素変性症 8例、
難聴+視神経異常 or動眼神経異常 9例、弱視
or 黄斑変性 or緑内障など 24例、その他 5
例）。眼科と耳鼻咽喉科の合同検討会をほぼ毎
月行うとともに、一部の症例については論文投
稿した。他の拠点施設でも開始した。 
 
g.患者会・学会等との連携 

全国盲ろう者協会、全国盲ろう者団体連絡
協議会、盲ろう児とその家族の会、関連学会な
どと、班会議、症例登録体制や診療アクセスと
診療連携の支援体制の確立、診療マニュアルの
共同執筆を行った。 
 
h.遺伝子診断の実施体制 
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かずさ DNA 研究所で、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の受託
体制を構築し、検査を開始した。 
 

i.公開講座実施 
30 年度公開講座を開催した（資料 5）。 

 
j.国際研究体制構築 
米国の本難病に対する先進医療施設を訪問

し、診療技術や情報の共有化を進め、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、論文発表した（DiStefano et al. Genet 
Med. 2019 : doi: 10.1038/s41436-019-0487-0, 
Oza AM, et al. Hum Mutat. 2018; 
39(11):1593-1613）。 
 
Ｄ．考察 
a.患者の実態調査 
一次調査によって、わが国においても、本疾

患群が非常に多様な病態で構成されていること
が判明した。二次調査によって、本疾患群の患
者の聴力・視力・補装具の使用状況・合併症・
コミュニケーション・移動・教育・就労・医療
ケアに関する調査を行い、多角的に二重障害患
者を取り巻く状況の実態を把握できる。 
 

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 

現時点までに第 I章～第 III 章の原稿を作
成した。今年度は第 IV章を作成する。本診療
マニュアルは国内学会の承認を得るとともに、
英文に翻訳して国外でも活用できるようにする
予定である。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り、早期診
断・治療につながる。これにより患者への教育
効果と社会参加が促進し、社会の活性化につな
がる。 
 
d.医療情報公開 

既に診療マニュアルの一部、市民公開講座
の案内を公開した。今後、診療マニュアル追加
項目、アンケート調査結果等を順次公開してい
く予定である。 
 
e.データベースへの協力 
今後、難病プラットフォームへの登録による

患者情報の把握と検討によって、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 
引き続き視覚聴覚二重障害に対する一体的な

医療体制の確立を進めることにより、診療効果
の向上が可能となるとともに、重複した診療や
検査を回避できて、医療費削減につながる。 
 
g.患者会・学会等との連携 

全国盲ろう者協会の事務局の協力を得て、
分担研究施設の地域における診療アクセスと他
施設連携を支援する取り組みも開始しており、
東京医療センターを窓口として、問い合わせに
応答して各地域の情報を提供するとともに、関
係者が集う会議、講習会を開催する予定であ
る。 

 
h.遺伝子診断の実施体制 
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保険適用検査として行う体
制の整備を進めた。遺伝学的の実装により、未
診断症例の減少と早期診断が可能となる。 
 
i.公開講座実施 

市民公開講座で市民に対する啓蒙活動を進
めるとともに、講演を介して患者団体・教
育・医療機関の相互理解・連携を深めること
ができた。 
 
j.国際研究体制構築 
本難病の診療の資料やインターネット情報は

ほぼ皆無であるため、海外の先進的医療施設で
ある米国ボストン小児病院およびマサチューセ
ッツ眼科耳鼻科専門病院の現地調査を行い、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 
患者の実態調査、診療マニュアル、医療情報

公開、データベース協力、一体的診療体制モデ
ル検証、患者会・学会等との連携、遺伝子検査
体制構築、国際研究体制構築を進めて、本難病
の診療に役立つ成果を得た。 
 
Ｆ．健康危険情報 
 なし 
 
G. 研究発表 
1. 論文発表 
Kitao K, Mutai H, Namba K, Morimoto N, 
Nakano A, Arimoto Y, Sugiuchi T, Masuda 
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S, Okamoto Y, Morita N, Sakamoto H, 
Shintani T, Fukuda S, Kaga K, Mastunaga 
T*.  Deterioration in Distortion Product 
Otoacoustic Emissions in Auditory 
Neuropathy Patients with Distinct Clinical 
and Genetic Backgrounds. Ear Hear. 
2019;40(1):184-191 
 
DiStefano MT, Hemphill SE, Oza AM., 
Siegert RK., Grant AR., Hughes MY., 
Cushman BJ., Azaiez H, Booth KT., Chapin 
A, Duzkale H, Matsunaga T, Shen J, Zhang 
W, Kenna M, Schimmenti LA., Tekin M, 
Rehm HL., Abou Tayoun AN., Amr SS* on 
behalf of the ClinGen Hearing Loss Clinical 
Domain Working Group. ClinGen Expert 
Clinical Validity Curation of 164 Hearing 
Loss Gene-Disease Pairs. Genet Med. 2019: 
doi: 10.1038/s41436-019-0487-0 
 
Minami S, Nara K, Mutai H, Morimoto N, 
Sakamoto H, Takiguchi T, Kaga K, 
Matsunaga T*. A clinical and genetic study 
of 16 Japanese families with Waardenburg 
syndrome. Gene. 2019. 708(1):86-90 
 
Matsushima K, Nakano A, Arimoto Y, Mutai 
H, Yamazawa K, Murayama K, Matsunaga 
T*. High-level heteroplasmy for the 
m.7445A>G mitochondrial DNA mutation 
can cause progressive sensorineural hearing 
loss in infancy. Int J Pediatr 
Otorhinolaryngol. 2018; 108:125-131 
 
Morimoto N, Mutai H, Namba K, Kaneko H, 
Kosaki R, Matsunaga T*. Homozygous 
EDNRB Mutation in a Patient with 
Waardenburg Syndrome Type 1. Auris 
Nasus Larynx 2018; 45(2):222-226 
 
Suzuki N, Mutai H, Miya F, Tsunoda T, 
Terashima H, Morimoto N, Matsunaga T*. A 
case report of reversible generalized 
seizures in a patient with Waardenburg 
syndrome associated with a novel nonsense 
mutation in the penultimate exon of SOX10. 
BMC Pediatr. 2018; 18(1):171 
 
Oza AM, DiStefano MT, Hemphill SE, 
Cushman BJ, Grant AR, Siegert RK, Shen 
J, Chapin A, Boczek NJ, Schimmenti LA, 
Murry JB, Hasadsri L, Nara K, Kenna M, 
Booth KT, Azaiez H, Griffith A, Avraham 
KB, Kremer H, Rehm HL, Amr SS, Abou 
Tayoun AN*, ClinGen Hearing Loss Clinical 
Domain Working Group. Expert 
specification of the ACMG/AMPvariant 
interpretation guidelines for genetic hearing 
loss. Hum Mutat. 2018; 39(11):1593-1613 

 
松永達雄* 
「第 119 回日本耳鼻咽喉科学会総会シンポジウ
ム」難聴のゲノム医療． 
日本耳鼻咽喉科学会会報［Nippon Jibiinkoka 
Gakkai Kaiho (Tokyo)］. 2019:122:16-21 
 
松永達雄* 
先天性難聴児のゲノム診療の意義と動向． 
公衆衛生 2018; 82(6)468-473 
 
松永達雄* 
遺伝学的診療の進め方． 
耳鼻咽喉科・頭頸部外科 2018;90(8):598-604 
 
松永達雄* 
臨床像起点の遺伝性難聴診療の確立．  
Otol Jpn. 2018;28(2):65-69. 
 
松永達雄* 
ゲノム医療(遺伝子医療)の今 希少疾患・難病
の遺伝カウンセリング． 
保健の科学. 2018;60(10) 677-681. 
 
松永達雄* 
遺伝性難聴の診断の進歩 In：山岨達也 編
集．医学のあゆみ BOOKS 耳鼻咽喉科診療の
進歩 40 のエッセンス 
医歯薬出版：東京 2018; 7-10 
 
2. 学会発表 
山本修子、南修司郎、松永達雄、五島史行、伊
藤文展、利國桂太郎、石川直明、加我君孝.  
良聴耳平均聴力レベル 90dB 未満で人工内耳手
術を行った症例の検討.  
第 119 回日本耳鼻咽喉科学会.  
横浜 2018 年 5 月 30 日－6 月 2 日 
 
宮冬樹、重水大智、金村米博、齋藤伸治、岡本
伸彦、加藤光広、松永達雄、務台英樹、小崎健
次郎、角田達彦.  
exome 解析による疾患原因変異探索の限界を突
破するための手法の検証.  
日本人類遺伝学会第 63 回大会.  
横浜 2018 年 10 月 10－13 日 
 
遠藤理奈子、山本修子、南修司郎、榎本千江
子、加藤秀敏、小島敬史、橋本陽介、石川直
明、松永達雄、加我君孝.  
当科で乳幼児期に人工内耳手術を施行した重度
難聴児１８５児の療育・就学状況調査.  
第 63 回日本聴覚医学会.  
神戸 2018 年 10 月 17-19 日 
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松永達雄 
難聴のゲノム医療.  
第 119 回日本耳鼻咽喉科学会 シンポジウム
（2）ゲノム医療新時代：耳鼻咽喉科臨床への
応用.  
横浜 2018 年 6 月 1 日 
 
松永達雄.  
ミトコンドリア病難聴.  
第 4 回ミトコンドリア病研究公開フォーラム.  
大日本住友製薬東京本社 3 階大ホール．東京 
2019 年 2 月 16 日 
 
松永達雄.  

盲ろう医療研究の最新動向.  
視覚聴覚二重障害に関する市民公開講座.  
中目黒 GT プラザホール. 東京 2019 年 3 月
17 日 
 
H．知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 
1. 特許取得  
該当なし 

 
2. 実用新案登録  
該当なし 

 
3. その他 
 該当なし 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「眼科診療における二重障害者への対応調査、視覚障害の臨床データ収集と診療マニュアル

と診療体制の確立」 
 

研究分担者 氏名 角田和繁 
独立行政法人国立病院機構東京医療センター臨床研究センター視覚研究部長 

 
 

 

 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、常染色体優性視神経萎縮症に
ついて取り上げ、眼症状、眼科学的検査所見、眼外合併症のタイプと発症時期、OPA1 遺伝子変異の
タイプタイプと臨床的特徴との関係（phenotype-genotype correlation）について検討した。DOA-
Plus については、視力低下の症状が出現後、数年以上経過してから聴覚障害が出現する。また、
OPA1 遺伝子にミスセンス変異を持つ場合は、眼症状以外の合併症を生じる確率が高まる。神経性難
聴に対しては人工内耳手術による聴覚コミュニケーションの回復が期待されるため、遺伝子検査の結
果により早期に聴覚障害を検出して治療に結びつけることができる。 

 
 
研究協力者氏名・独立行政法人国立病院機構東京医療センター臨床研究センター視覚研究部長 
 
Ａ．研究目的 
 聴覚視覚二重障害には、様々な全身症状を伴
う症候群や、眼科および耳鼻咽喉科領域に障害
を来す疾患など、多彩な原因が存在する。当院
では、主に学童期以降に発症する視力障害を診
察しているが、その中での聴覚視覚二重障害の
代表疾患がアッシャー症候群、および常染色体
優性視神経萎縮症である。 
常染色体優性視神経萎縮症（Autosomal 

dominant optic atrophy）は比較的頻度の高い
遺伝性視神経疾患で、患者は徐々に進行する視
力低下および中心視野の異常を自覚する。約
80%の症例で、OPA1遺伝子が発症に関与して
いると言われる。近年、OPA1遺伝子を持つ患
者に神経性難聴（Auditory neuropathy） によ
る聴覚障害の合併が見られることが知られるよ
うになった。最近の英国の報告によると、優性
視神経萎縮症患者において視神経萎縮以外の症
状は約20%に発症するとされ、特に神経性難聴
の出現頻度が高いことが分かっている。 

しかし国内において眼外合併症をともなう優
性視神経萎縮症の報告は極めてまれであり、そ
の病態および頻度については不明な点が多い。
眼科医における認知度も低く、難聴、下肢の萎
縮などの眼外症状が生じていても、本疾患との
関連が分からないまま放置されるケースが多い
のが現状である。 
 そこで我々は当院眼科における聴覚視覚二重
障害原因の代表疾患である、優性視神経萎縮症
について、眼科的、全身的臨床症状の調査を行
った。 
 
Ｂ．研究方法 
 対象症例は、東京医療センターにおいて、眼
科的および耳鼻咽喉科的検査結果から、神経性
難聴を伴う優性視神経萎縮症（DPA-plus）と
診断された患者とする。また、神経性難聴を伴
わない優性視神経萎縮症（Simple DOA）の症
例 48 症例についても調査を行った。 
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 優性視神経萎縮症の診断は以下の自覚症状・
検査所見を参考に行った。 
１）両眼に徐々に進行する視力低下、あるいは
視野検査における中心感度の低下。 
２）眼底検査において視神経乳頭の耳側蒼白化
が見られるが、黄斑部は正常であること。 
３）光干渉断層計（OCT）において網膜神経繊
維層および神経節細胞層の菲薄化がみられ、か
つ中心窩の視細胞構造が正常であること。 
４）両親のどちらかに本疾患が疑われること。 
５）緑内障、レーベル視神経症等、他の遺伝性
視神経疾患を否定できること。 
 これらの対象者には十分な説明ののちに同意
を得たうえで、診断確定のために OPA1 遺伝子
の解析を耳鼻咽喉科において行った。遺伝子解
析については患者末梢血より採取された DNA
をもとに、当院の耳鼻咽喉科および慈恵医科大
学においてダイレクトシークエンスを行った。 
これらの症例に対して、眼症状、眼科学的検

査所見、眼外合併症のタイプと発症時期、
OPA1 遺伝子変異のタイプタイプと臨床的特徴
との関係（phenotype-genotype correlation）
について検討した。 
 
(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、および慈恵医科大学の倫理委員
会において厳正に審査され、承認されている。 
 
Ｃ．研究結果   
 DOA-plusと診断されたのは２４歳から３７
歳まで４名の患者であった。発症年齢および主
訴は表に示す通りであり、３歳から１４歳にか
けて視力低下を訴えた。OPA1遺伝子の検索に
より、新規を含む３種類のミスセンス変異が同
定された。 
  

 
 

 眼症状以外の症状としては、神経性難聴のほ
かに、失調、進行性外眼筋麻痺が認められた。
いずれの眼外症状も、下図のように眼症状の出
現から数年から十数年経過していた。 
視力は全例において日常生活に支障を来す状

態まで低下していたが、２例においては難聴に
対して人工内耳手術を施行し、聴覚コミュニケ
ーションを回復しつつある。 
 遺伝学的検査においては、DOA-Plusの４症
例中４例（100％）で、すべてミスセンス変異
が見られた。いっぽう、Simple DOAの48例に
おいては、ミスセンス変異は４例（8.3％）の
みであり、多くはNonsense、Splice site、およ
びInsertion/deletionによる異常であった。 
 

 
 なお、年齢をマッチさせたDAO-Plusと
Simple DOAの二群間において、受診時の視力
について有意な差は見られなかった。 
 
Ｄ．考察 
 当院眼科外来において OPA1 遺伝子異常によ
る聴覚・視覚二重障害の患者４例について詳細
な検討を行った。 
 DOA-Plus については、視力低下の症状が出
現して、数年以上経過してから聴覚障害が出現
する。しかも、OPA1 遺伝子にミスセンス変異
を持つ場合は、眼症状以外の合併症を生じる確
率が高まる。神経性難聴に対しては人工内耳手
術による聴覚コミュニケーションの回復が期待
されるため、遺伝子検査の結果により早期に聴
覚障害を検出して、外来や教育現場におけるケ
ア、および治療に結びつけることができる。 
 
Ｅ．結論 
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、常染色体

Age of
onset

Chief complaint
Best corrected VA

(decimal )
OPA1  gene variants

1 24, M 14 Decreased VA (0.3)/(0.5)
c.1334G>A, p.R445H,

 heterozygous

2 33, M 10 Decreased VA (0.2)/(0.09)
c.1334G>A, p.R445H,

 heterozygous

3 31, F 3 Decreased VA (0.03)/(0.03)
c.1618A>C, p.T540P,

 heterozygous

4 37, F 6 Decreased VA (0.04)/(0.03)
c.892A>C, p.S298R,

 heterozygous

Case
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優性視神経萎縮症について、眼症状、眼科学的
検査所見、眼外合併症のタイプと発症時期、
OPA1 遺伝子変異のタイプタイプと臨床的特徴
との関係について検討した。 
 今回の結果により、OPA1 遺伝子異常によっ
て生じる聴覚視覚二重障害者への検査、および
治療方針について有益な情報が得られた。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
Xu X, Fang Y, Yokoi T, Shinohara K, Hirakata 
A, Iwata T, Tsunoda K, Jonas JB, Ohno-
Matsui K.POSTERIOR 
STAPHYLOMAS IN EYES WITH 
RETINITIS PIGMENTOSA WITHOUT 
HIGH MYOPIA.Retina.2018 Apr;26. [Epub 
ahead of print] 
 
Kominami A, Ueno S, Kominami T, 
Nakanishi A, Ito Y, Fujinami K, Tsunoda K, 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「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 藤波 芳 

独立行政法人国立病院機構東京医療センター・ 
臨床研究センター 視覚研究部視覚生理学研究室・室長 

 
 

 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診療マニュアル」のうち、定義、眼科
身体所見、および眼科治療リハの改編、ならびに新しい治療法の執筆を行った。 

 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
 
Ａ．研究目的 
視覚聴覚二重障害診療マニュアルを作成し、診
療科横断型診療体制構築に寄与する。 
 
Ｂ．研究方法 
「先天性および若年性の視覚聴覚二重障害の原
因となる難病の診療マニュアル」の執筆。 
 
(倫理面への配慮) 
該当なし 
 
Ｃ．研究結果   
「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」のうち、定
義、眼科身体所見、および眼科治療リハの改
編、ならびに新しい治療法の執筆を行った。 
 
Ｄ．考察 
診療科横断的な視覚聴覚二重障害診療体制構築
を目的とした、診療マニュアルの作成は研究の
実効性を高めるものであった。新しい治療法に
ついては多岐にわたる内容の中で、本邦におけ
る疾患分布、その病態の情報が得られた際に、
再検証を行う事で、よりコホートに見合った内
容を目指す事ができる可能性がある。 
 
 

Ｅ．結論 
「先天性および若年性の視覚聴覚二重障害」の
定義、眼科身体所見、および眼科治療リハにお
けるマニュアルが改編された。これが活用され
る事で、実行性の高い診療科横断的診療体制の
構築が望まれる。 
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KH, Miyake Y, Iwata T, Woo SJ, Sui R, 
Fujinami K. Genotype Phenotype 
Association in East Asian Patients with 
Occult Macular Dystrophy (Miyake’s 
disease); EAOMD Report No.4. 
 
Akiyama K, Fujinami K, Watanabe K, Noda 
T, Miyake Y, Tsunoda K. Influence of 
internal limiting membrane peeling on 
macular function in patients treated for 
macula-on rhegmatogenous retinal 
detachment 
 
EURETINA Congress, September. 20-23, 
2018. Vienna, Austria 
 
Akiyama K, Watanabe K, Fujinami K, 
Tsunoda K, Noda T. Integrity of Outer 
Retinal Layers after Internal Limiting 
Membrane Peeling during Vitrectomy for 
Macula-on Retinal Detachment 
 
The 120th Annual Meeting of the Korean 
Ophthalmology Society, Seoul, Korea, 2nd, 
November, 2018. 
 
Fujinami K. Nationwide and International 
studies of Inherited Retinal Disorders: 
Japan Eye Genetics Consortium and East 
Asia Inherited Retinal Disease. 
 
1st East Asia Inherited Retinal Disease 
Society Seminar and Courses, Tokyo, Japan, 
5th-9th, November, 2018. 
 
Fujinami K. Laboratory of Visual 
Physiology, National Institute of Sensory 
Organs: history and science. 
Fujinami K. Paediatric Stargardt Disease 
 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 
1. 特許取得  
該当なし 
 
2. 実用新案登録 
該当なし 
 
3. その他 
該当なし 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「OPA1遺伝子変異による視覚・聴覚二重障害症例への人工内耳埋込術と聴覚の再獲得」 

 
研究分担者 加我君孝 

独立行政法人国立病院機構東京医療センター・臨床研究センター・名誉臨床研究センター長 
 

 

 研究要旨 
  OPA1難聴遺伝子変異による視覚・聴覚二重障害の成人の1例に対して人工内耳埋込術を行っ
た。 

聴覚障害はAuditory Neuropathyであった。術前の聴力は左右とも63.8dBであったが、語音明瞭 
度は0％であった。左人工内耳埋込術を施行し、術後4か月の聴力は40dBと改善している 
ことがわかった。術前は日常会話が全くできなかったが、術後はある程度可能となり、 
人工内耳埋込術はOPA1ではQOLを改善させることが可能であることがわかった。 

 
研究協力者 
松田信作・独立行政法人国立病院機構東京医療センター・研究員 
 
 
Ａ．研究目的 
 視覚・聴覚二重障害者に対して、人工内耳埋
込術は聴覚をどの程度回復させ、QOLを向上さ
せるか研究する。 
 
Ｂ．研究方法 
 対象は 36 歳男性。視覚・聴覚二重障害の原
因は OPA1 遺伝子変異による。聴覚障害は
DPOAE 正常、ABR 無反応を特徴とすること
から Auditory Neuropathy と診断された（図
1）。 
 人工内耳埋込術により、術後の聴覚が術前に
比しどの程度再獲得されたか、聴力、聴覚認知
（単音節・単語・文章）について比較検討し、
人工内耳埋込術の有効性を検討する。 
 
(倫理面への配慮) 
 発表は匿名化し、東京医療センターの倫理規
定に沿って本研究をすすめた。 
 
Ｃ．研究結果   
 左人工内耳埋込術は2018年11月に実施し
た。術前の聴力は低音障害型で平均聴力は左右
とも63.8dBであった（図2）。人工内耳装用下
は約40dBと改善した（図3）。術後現在のとこ
ろ約4か月のため、術後6か月で行う聴覚認知の
厳密な評価はまだされていないが、外来でのイ
ンタビューでは、術前は音声によるコミュニケ

ーションは全く不可能であったが改善している
ことがわかった。 
Ｄ．考察 
 われわれは本研究開始以前に 2 例の成人の
OPA1 遺伝子変異による視覚・聴覚二重障害症
例に人工内耳埋込術を実施した経験を持つ。い
ずれも聴覚障害のタイプでは Auditory 
Neuropathy で、語音の聴き取りは本症例と同
様 0％であったが、術後聴覚を再獲得し社会復
帰をし、会社員として活躍している。本症例も
十分に期待できる。 
 
Ｅ．結論 
 OPA1 遺伝子変異による視覚・聴覚二重障害
例で、聴覚障害のタイプは Auditory 
Neuropathy の成人において人工内耳埋込術は
聴覚を再獲得させ、QOL の改善が可能で社会
復帰が可能であることがわかった。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
Kitao K, Mutai H, Namba K, Morimoto N, 
Nakano A, Arimoto Y, Sugiuchi T, Masuda S, 
Okamoto Y, Morita N, Sakamoto H, Shintani 
T, Fukuda S, Kaga K, Matsunaga T: 
Deterioration in distortion produce 
optoacoustic emissions in auditory 
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neuropathy patients with distinct clinical and 
genetic backgrounds. Ear Hear, 2019 
Jan/Feb; 40(1):184-191. 
 
2. 学会発表 
松田信作、加我君孝：Auditory Neuropathy を
呈した Charco-Marie-Tooth 病の 1 例－人工内

耳埋込術後の聴覚．第 222 回日耳鼻東京都地方
部会・学術講演会、2019.3.10、中央区． 
 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 
なし 
                          

 
 

図１．術前の語音明瞭度検査（a）、DPOAE（b）と ABR（c） 
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図２．術前の聴力検査             図３．人工内耳装用下の聴力検査 

       
 
 
 
 

Ｒ 

Ｒ Ｌ 

Ｌ 



66 
 

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「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 山澤一樹 

独立行政法人国立病院機構東京医療センター・臨床遺伝センター/小児科・医員 
 

 

 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診療マニュアル」において、小児科疾
患の分子遺伝学的評価に関して、特に遺伝学的診断の伝え方に特化して執筆した。 

 
 
Ａ．研究目的 
視覚聴覚二重障害診療マニュアルを作成し、診
療科横断型診療体制の構築に資する。 
 
Ｂ．研究方法 
「先天性および若年性の視覚聴覚二重障害の原
因となる難病の診療マニュアル」の執筆。 
 
(倫理面への配慮) 
該当なし 
 
Ｃ．研究結果   
「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」において、小
児科疾患の分子遺伝学的評価に関して、特に遺
伝学的診断の伝え方に特化して執筆した。 
 
Ｄ．考察 
眼科・耳鼻科・小児科・臨床遺伝科の垣根を越
え診療科横断的な視覚聴覚二重障害診療体制を
構築するために、診療マニュアルの作成は有用
と考えられた。 
 
Ｅ．結論 
「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」において、小
児科疾患の分子遺伝学的評価とその伝え方に関
して執筆した。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
Hatabu N, Katori N, Sato T, Maeda N, 
Suzuki E, Komiyama O, Tsutsui H, Nagao 
T, Nakauchi-Takahashi H, Matsunaga T, 
Ishii T, Hasegawa T, Yamazawa K. A 

Familial Case of a Whole Germline CDC73 
Deletion Discordant for Primary 
Hyperparathyroidism. Horm Res Paediatr 
2019 Feb 8:1-8. doi: 10.1159/000495800.  
 
Inoue T, Yagasaki H, Nishioka J, Nakamura 
A, Matsubara K, Narumi S, Nakabayashi K, 
Yamazawa K, Fuke T, Oka A, Ogata T, 
Fukami M, Kagami M. Molecular and 
clinical analyses of two patients with 
UPD(16)mat detected by screening 94 
patients with Silver-Russell syndrome 
phenotype of unknown etiology. J Med 
Genet 2018 Sep 21. pii: jmedgenet-2018-
105463. doi: 10.1136/jmedgenet-2018-
105463.  
 
2. 学会発表 
井上沙聡，安斎純子，植木有紗，安達将隆，
山澤一樹，笹岡綾子，三善友莉，岩田侑子，
山下博，松井哲，松永達雄．HBOC リスクが
高い患者を拾い上げるための当院での取り組
み．第 7 回 HBOC コンソーシアム学術総
会，東京慈恵会医科大学（東京都港区），
2019 年 1 月 27 日． 
 
山澤一樹，安達将隆，國富晴子，増田健太，
石田文孝，三須久美子，小崎健次郎，浜本康
夫，後藤修，矢作直久，牛尼美年子，吉田輝
彦，菅野康吉．SMAD4 遺伝子に病的バリア
ントを同定した若年性ポリポーシス/遺伝性出
血性末梢血管拡張症症候群家系．第 24 回日
本家族性腫瘍学会学術集会，神戸ファッショ
ンマート（兵庫県神戸市），2018 年 6 月 8-9
日． 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 
1. 特許取得  
該当なし 
2. 実用新案登録 
該当なし 
3. その他 
該当なし 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「先天性および若年性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 榎本千江子 

独立行政法人国立病院機構東京医療センター・臨床研究センター 言語聴覚士 
 

 

 研究要旨 
「先天性および若年性視覚聴覚二重障害の原因となる難病の診療マニュアル」において、成人人工内
耳とリハビリテーションについて執筆した。 

 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
 
Ａ．研究目的 
視聴覚二重障害診療のマニュアルを作成し、視
聴覚二重障害が居住地域で診察・治療が受けら
れるようにする。 
 
Ｂ．研究方法 
視聴覚二重障害診療のマニュアルにおいて成人
人工内耳とリハビリテーションについて執筆し
た。 
 
(倫理面への配慮) 
該当なし 
 
Ｃ．研究結果   
 
人工内耳の手術、聞えの仕組み、人工内耳につ
て、人工内耳手術ができる病院、人工内耳の適
応、手術、聴覚リハビリテーションについて一
般向けに執筆した 
 
Ｄ．考察 
医療従事者の視聴覚二重障がい者の診療経験の
有無にかかわらず、視聴覚二重障がい者に対し
て人工内耳およびリハビリテーションについて
最低限の説明、治療が可能となることが考えら
れた。 
 
 
 

Ｅ．結論 
視聴覚二重障害診療のマニュアルを作成はゆう
ようと考えられた。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
 
2. 学会発表 
 
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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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「視覚聴覚二重障害児者の福祉と社会参加に関する評価」 

 
研究分担者 前田 晃秀 

独立行政法人国立病院機構東京医療センター 
臨床研究センター聴覚・平衡覚研究部聴覚障害研室 研究室 

 
 

 研究要旨 
全国の児童発達支援センター及び児童発達支援事業所を対象に、未就学（７歳未満）の盲ろう児の
障害実態と提供されている療育の内容について調査・分析を実施した。1431施設（有効回答率：
32.9%）より回答が得られた。約半数は聴覚の程度が不明であり、補聴器等の活用に課題が推測され
た。また、聴覚音声による意思疎通が困難な児に対する、代替的な意思疎通手段に関する療育支援項
目の割合は低い。盲ろう児への療育の機会を促進していくことが喫緊の課題である。 

 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
 
Ａ．研究目的 
視覚聴覚二重障害児（盲ろう児）は、複数の

障害を合併し、発達過程での基礎的発達につい
ての専門的支援体制の整備が課題とされてい
る。そこで、全国の児童発達支援センター及び
児童発達支援事業所を対象に、未就学（７歳未
満）の盲ろう児の障害実態と提供されている療
育の内容について調査した。 

 
Ｂ．研究方法 
全国の児童発達支援センター及び児童発達支

援事業所（4,349 ヶ所）を対象に郵送による質
問紙調査を実施した。在籍する盲ろう児の人数
や年齢、障害状況、意思疎通方法とともに提供
している療育の項目、機関の種別、職員の在籍
状況等を質問項目とした。 

 
Ｃ．研究結果 
１）個人属性：1431施設（有効回答率：
32.9%）より回答があり、112施設において合
計217名の盲ろう児が在籍していた。このうち7
歳未満児143名を分析対象とした。対象児は平
均4.1歳±1.6、合併する障害は知的障害
（90.1%）、肢体不自由（79.6%）で、医療的
ケアは半数（55.9%）で必要としていた。感覚
二重障害の組合せは、弱視・難聴が最も多く
（47.1%）、全盲・難聴（3.6%）、全盲・全ろ
う（1.6%）、弱視・全ろう（0％）であった。

聴覚障害程度不明児は47.8％であり、視覚障害
程度不明児31.9％より多かった（p＜0.001）。
最も円滑な発信方法は泣き声・表情56.6%、身
振りサイン11.9%と過半数が前言語期にあり、
言語使用は8.4％にすぎなかった。受信方法は
聴覚41.3%が最多で、特にない14.7%の順であ
った。 
２）在籍機関：児童発達支援事業所53.1%、医
療型児童発達支援センター29.4%、福祉型児童
発達支援センター17.5%であった。言語聴覚士
が配置されている機関に在籍する児の割合は
42.0%に対し、理学療法士68.5%、作業療法士
63.6%であった。 
３）療育内容：排泄82.5%、更衣76.9%、移動
76.2%の順で多く、言語聴覚士が関連する療育
内容は摂食60.1%、嚥下42.7%といった生命・
生活維持の内容が多く、会話に関しては発話
18.9%、聴覚活用35.0%、その他の意思疎通手
段40.6%であった 
 
Ｄ．考察・結論 
本調査で把握された児童発達支援機関に在籍

する７歳未満の盲ろう児については、約半数は
聴覚の程度が不明であり、補聴器等の活用に課
題が推測された。また、聴覚音声による意思疎
通が困難な児に対する、代替的な意思疎通手段
に関する療育支援項目の割合は低い。盲ろう児
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への療育の機会を促進していくことが喫緊の課
題であるといえる。 

 
Ｆ．研究発表（学会発表） 
前田晃秀・廣田栄子 2018 視覚聴覚二重障害
児（盲ろう児）の療育の実態に関する検討：
児童発達支援施設等全国調査 AUDIOLOGY 
JAPAN, 63(5), 521 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「視覚聴覚二重障害児（盲ろう児）の療育と支援・個別状況把握に関する検討」 

 
研究分担者 氏名 廣田 栄子 

国立大学法人筑波大学人間系 名誉教授 
 

 

 研究要旨 
本難病では、病院を受療せず、福祉施設や特別支援学校で支援、ケアを受けていることもあるた

め、その情報も必要である。29 年度は研究分担者の廣田栄子が福祉の全国調査を、研究協力者の星
祐子（国立特別支援教育総合研究所上席総括研究員）が、全国の特別支援学校（約 3000 校）を対象
とした教育の調査の実施を検討する。それぞれ 29年度、30年度に調査結果を診療マニュアルに反映
する。 

  
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名：  
  
Ａ．研究目的 
先天性の視覚聴覚二重障害児（全盲ろう児）

では、外界認知・言語コミュニケーション・移
動・情緒社会他の発達および生活全般に影響を
及ぼすことから、診断後早期から一貫した支援
の体制化が喫緊の課題といえる。 
盲ろう児は、視覚・聴覚の感覚器の重症度お

よび、併せ持つ障害（知的発達等）の有無によ
り、発達特性には個人差が大きく、個別の特性
に基づいた一貫した支援が必要である。 
また、その多様性については、発達時期及

び、関連する組織が異なり（乳幼児期：療育施
設・学童期以降：教育施設・青年期以降：療育
事業所・在宅）、さらに障害状況の把握が多障
害領域にわたり、その実態には不明な点が少な
くない。  
その結果、個の特性に応じた支援方法・施設

の選択および、発達経過（予後）に関する基礎
資料の蓄積の要請が高いといえる。 
そこで、国内の療育施設・療育事業所・教育

施設等を対象とした視覚聴覚二重障害児（20歳
未満）調査研究報告を横断的に解析して、現状
を把握し、必要な支援に関する基礎資料を得る
ことを目的とした。聴覚言語コミュニケーショ
ンと社会参加に関する評価・支援の基礎資料と
なると考えられた。 
 

Ｂ．研究方法 
調査 1)全国視覚聴覚二重障害者調査(全国盲ろ
う者協会,H30 年度報告)、身体障害者手帳所
持者数調査、106 障害福祉主管課より回収
(98.1%)，実施 H24 年 10 月-12 月 

調査 2)全国児童発達支援施設視覚聴覚二重障害
児調査（前田晃秀,H30 年度）児童発達支援
センター、児童発達支援事業所 1,431 施設回
答(33%).  実施 H30 年 1 月 

調査 3)障害者支援の現状分析と質の向上に関す
る調査(小澤温,H28 年度報告)児童発達支援事
業所,放課後デイサービス計 10,135 カ所、
1,929 カ所回答(20%サンプリング)、実施
H27 年 12 月-H28 年 1 月 

調査 4)全国特別支援学校調査(星祐子、H30 年
報告)，全障害種特別支援学校 1.025 校のう
ち 825 校回収（80.8%）、実施 H29 年 9 月-
H30 年 1 月  

調査 5)全国聴覚特別支援学校乳幼児教育相談調
査（聴覚障害者教育福祉協会，H30 年度報
告）聴覚特別支援学校乳幼児教育相談分校・
分教室含む 100 校回収（100%）,実施 H29
年 9 月 

 
(倫理面への配慮) 
 分担研究者は筑波大学の取扱に従い、研究倫
理教育の受講等を行った。各調査実施主体にお
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いて倫理的配慮が行われた。文献的検討により
倫理的面への配慮は必要としない。 
 
Ｃ．研究結果   
【調査１】身体障害者手帳を所有する視覚聴覚
二重障害児は178名（10歳未満59名、10歳代
178名）であり、全年代合計数13,952名におけ
る1.3%であった。 
総数では10万人に11.02人に相当する。0~19

歳出生数（H6~24年生まれ;21,519,377名）で
は、10万人に1.21人に相当する。 

20歳未満の当該世代について、身体障害手帳
等級では,1~2級は55名(30.9%), 3級45名
(25.3%)，4~6級76名(46.7%)であり、補聴器適
応とする100dB未満が72%、人工内耳適応とす
る3級以上は56.2%を占めた。 
同等級による視覚と聴覚障害の組合せについ

て、1~2級を全盲または、ろうとし、3~6級を
弱視または、難聴として分類すると、全盲ろう
児は、32名(18.0%)、全盲難聴児80名
（44.9%）、弱視ろう児23名（12.9%）、弱視
難聴児41名(23.0%)であった。総数での障害重
複は上記4種の分類順
に,15.5%,39.6%,8.2%.28.8%であり、概ね同様
の傾向を示していた。 
【調査２】全国児童発達支援センターおよび、
児童発達支援事業所では、1,431施設の回答を
有効とし(33%),視覚聴覚二重障害児は112施設
に在籍し(2.57%)、在籍児数は217名であった。
７歳未満143名(65.9%)と過半数を占めた。 
盲ろう児は1%、全盲難聴児4%、弱視難聴児

45%であり、難聴児は49%であった。 
【調査３】児童発達支援事業所と放課後デイサ
ービスでは、在籍児19,746名のうち、視覚聴覚
二重障害児は10名（0.05%;20%サンプリング）
であった。 
【調査４】全国特別支援学校1,025校（2歳未満
児～高等部専攻科、全障害種）の166校に、視
覚聴覚二重障害児が315名在籍していた。全盲
ろう11名（3.5%），全盲難聴61名（19.4%）、
弱視ろう17名（5.4%）、弱視難聴157名
（49.8%）,測定不能・不明他69名であった。難
聴児は69.2%であり、ろう児は8.9%と、補聴器
等聴覚活用の適用は過半数を占めた。 
【調査５】全国聴覚特別支援学校乳幼児教育相
談では、1,813名の0~2歳児の定期的相談を実施
していた。そのうち、視覚聴覚二重障害児は6
名（0.3%）であった。聴覚障害児の出生率1.5
人/1,000人とすると、出生児における聴覚障害
児の約50%が検出されていることが推計され
た。新生児聴覚スクリーニング検査の普及率は
高く、全体の84%、0歳児の90%は受検後に早

期介入が始められており、出生時期段階の視覚
聴覚二重障害児の啓発における有用性が示唆さ
れた。 
 
Ｄ．考察 
１．視覚聴覚二重障害児数について 
 身体障害者手帳受給統計（調査 1）では、視
覚聴覚二重障害児は 10 万人に 1.21 人であり米
国統計（the Gallaudet Research 
Institute,2013）と同率を示した。しかし、人
口動態で含まれる乳幼児期の手帳受給は、全数
実施に至っておらず実数把握としては、不十分
といえる。 
 今回の調査結果によると、視覚聴覚二重障害
児は、児童発達支援センター・児童発達事業所
調査（33%回収率）で 112 施設において 217 名
在籍した。全国特別支援学校調査（80％回収
率）で、166 校において 315 名在籍した。両者
で 532 名で、調査 3 の在籍者と、その他家族会
所属者（前田,H29）を含めると約 620 名とな
る。回収バイアスを単純に補正するとが確認さ
れた。 
すなわち，178（調査１）、657 名（調査

2）,50 名（調査 3）,394 名（調査４）,77 名
（家族会）を加算すると 1,356 名と推計され
る。 
 当世代出生児概数 21,000,000 人の 0.0065%
で、10 万人に 6.46 人と考えられた。 
２．聴覚障害に対する支援の必要性について 
 視覚聴覚二重障害児について聴覚障害 3～6
級の補聴器適用児は 72%で、人工内耳適用 1~3
級は 56.2％であった（調査１）。難聴児は、調
査 2 で 49%,調査４で 69％と、いずれも聴覚補
償の適用は半数～過半数を示すことについて一
致していた。 
３．視覚と聴覚障害の組合せについて 
 全盲ろう児は、18.0%、全盲難聴児は、
44.9%、弱視ろう児は、12.9%、弱視難聴児
は、23.0%（調査１）であり、視覚聴覚いずれ
かの感覚の活用可能な児は 82% であり、弱
視・難聴は半数と、感覚器活用の有用性が示唆
された。 
早期支援の有用性が示唆された。以下に、各

調査での障害の組合せに関する割合を比較して
示した。 
 全盲ろ

う 
全盲難
聴 

弱視ろ
う 

弱視難
聴 

調査１ 18.0% 44.9% 12.9% 23.0% 
調査２ 1.0%  4.0%  45.0% 
調査４  3.5% 19.4% 5.4% 49.8% 
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Ｅ．結論 
1.視覚聴覚二重障害児の出生率は、10 万人に
6.46 人と推計された。 
2. 視覚聴覚二重障害児は、児童発達支援セン
ター等、療育領域では、112 施設 217 名在籍し
た。全国特別支援学校、教育領域で、166 校
315 名在籍していることが確認された。 
3.聴覚障害に関しては、難聴児が 49~72％と、
聴覚活用の有効性が示された。 
4.全盲ろう児は 20%以下であり、視覚または聴
覚活用の可能性を有する児が 80％以上であ
り、早期感覚補償支援の有用性が示唆された。 
5.新生児聴覚スクリーング検査による早期感覚
器障害の検出と早期介入の可能性が示唆され
た。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
1)廣田 栄子，齋藤 佐和，大沼 直紀，聴覚障
害児の早期介入に関する検討：全国聴覚特別
支援学校乳幼児教育相談調査．Audiology 
Japan，2019;62(3)，inpress 
 
2)廣田 栄子，平成 29 年度全国聴覚特別支援
学校乳幼児相談教育調査報告書，文部科学省
委託事業,(公)聴覚障害者教育福祉協会,2018， 
http://www.choukaku.com/file/2017nyuuyouj
i_3.pdf 
 
 
2. 学会発表 
1)前田 晃秀，廣田 栄子．視覚聴覚二重障害
児 (盲ろう児) の療育の実態に関する検討 : 
児童発達支援施設等全国調査．第 63 日本聴
覚医学会学術講演会，神戸市，2018 年 10 月
18-19 日 Audiology Japan，2018;61(5): 521-
521  
2)大原 重洋，大原 朋子，廣田 栄子．障害を
併せ持つ聴覚障害児の幼児期後期の発達特性
と療育に関する検討．第 63 日本聴覚医学会
学術講演会，神戸市，2018 年 10 月 18 日，
Audiology Japan，2018;61(5):523-523 
3)廣田栄子，軽中等度難聴児・人工内耳装用
児の発達と言語指導，第31回感覚器シンポジ
ウム，視覚・聴覚障害者のための感覚器研究
をめざして 国立病院機構東京医療センタ
ー，東京都目黒区，2018年3月2日 
4)廣田 栄子，早期介入と支援，自主シンポジ
ウム「聴覚障害乳幼児の教育相談指導の現状
と課題:特別支援学校（聴覚障害における全国
実態調査からその在り方を展望する），第56
回日本特殊教育学会，大阪府，2018年9月24
日 
5)廣田 栄子，軽中等度難聴児の早期診断・療
育と学童期の課題，パネルディスカッション

1「軽度・中等度難聴児の診断と治療・療育
の現状」，第 63 回日本音声言語医学会学術講
演会，久留米市，2018 年 10 月 11 日 予稿
集 46-46 
6）廣田栄子、齋藤佐和他、わが国における
聴覚障害児の早期介入の現状：全国聴覚特別
支援学校乳幼児教育相談調査、第 20 回日本
リハビリテーション連携科学学会、名古屋
市、2019 年 3 月 16 日 
 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 
1. 特許取得  
 とくになし 
 
2. 実用新案登録 
 とくになし 
3. その他 
 とくになし 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 

分担研究報告書 
 

「視覚聴覚二重障害児の併存疾患と感覚器医療」 
 

研究分担者 氏名 守本倫子 
国立研究開発法国立成育医療研究センター感覚器・形態外科部耳鼻咽喉科 診療部長 

 
 

 研究要旨 
視覚・聴覚の二重障害を有する児の8割以上はその他に併存合併疾患を重複しているとされている。
主に頭蓋顔面奇形に伴う上気道狭窄と中枢神経疾患が多く認められ、構音障害や知的・運動障害によ
るコミュニケーション困難がある。補聴器などで聞こえるようになっても、手話など視覚を介した刺
激が必要であったり、人工内耳留置により病勢の経過観察に必要な画像検査ができなくなることもあ
る。眼鏡や補聴器などの視覚・聴覚の補助のみではなく、併存合併症を考慮した介入が必要であり、
このためには、併存合併症を診察する診療科とも協力しながら介入方法を検討していくことが大切で
ある。 
 
 
Ａ．研究目的 

視覚・聴覚の二重障害を有する児の8割以
上にはその他の合併疾患も重複しているとさ
れている。医療ケア児も多く、合併疾患によ
っては、見ること、聞くことよりも優先して
治療が必要なことがある。そこで、そこで本
研究では、二重障害の児を育てることに対す
る親のとまどい、知りたい情報などを収集
し、その上で実践的に子どもとどのような関
わり方をすべきなのかを明らかにすることを
目的とした。本年度は視覚・聴覚二重障害に
合併しやすい病態とその対応について明らか
した。 
 
Ｂ．研究方法 
当院を通院している視覚聴覚二重障害児の併
存疾患を検出し、それに対する難聴医療の有
無、対応についてを検討した。 
 
(倫理面への配慮) 
本研究では難聴者およびその親族について調
査を行うため、「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」、を
遵守して進める。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
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。 
 
 
Ｃ．研究結果   
１）多く認められる症状と医療的ケア 
 呼吸不全・上気道狭窄 
 接触嚥下障害 
 先天性心疾患 
 中枢形疾患による難治性てんかん 
 尿路奇形に伴う腎不全 
 運動器の進行性低下 
 
２）運動障害があると手足の動きがぎこちな
く、手話によるコミュニケーションは困難で
あり、聴覚を介したコミュニケーションが重
要であった。伝音難聴がある場合は骨導補聴
器が大変有用であったものの、構音障害も合
併しているため視覚を介したコミュニケーシ
ョンも併用できることが重要であった。知的
障害があると明らかなコミュニケーションは
困難であるものの、音や光刺激を楽しむ様子
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はしばしばみられ、何らかの形で視覚、聴覚
に対して刺激が与えられるような介入が行わ
れていた。 
 
 
Ｄ．考察 

頭蓋顔面奇形に伴う上気道狭窄例では、エ
アウェイや気管切開などにより上気道閉塞症
状が落ち着いたあとに骨導補聴器を導入して
いくと同時に、頭蓋内圧亢進に伴う視力障害
などの弱視治療も行っていく必要があった。
こうした症例では、症状をさらに悪化させな
いように定期的な観察や評価が必要であル都
考えられた。また、下顎低形成（トリーチャ
ーコリンズなど）に伴う上気道狭窄症状で
も、多くが気管切開を行っており、構音障害
も認められた。骨導補聴器により聴力は改善
するものの、構音が不明瞭であるため、手話
を併用する例も少なくなく、このためにも補
聴器のみではなく眼鏡の装用も必要であると
考えられた。知的には低くないため、年少児
からの構音の指導が重要であると考えられ
た。 
中枢神経障害を有する例では、補聴器や眼鏡
は児の状態に応じて開始し、補聴器のみで十
分に音声が聴取できない場合は人工内耳植込
み術を行うべきであろう。自験例では、進行
性のミトコンドリア脳筋症（MELAS）例に対
して人工内耳植込み術を施行した。病勢に伴
って、急速に視力、聴力が低下した症例であ
り、QOLを少しでも高めることから希望され
たものであった。しかし、MELASの病勢把握
には、定期的な脳波検査やMRIが重要ともさ
れており、人工内耳が留置されていること
で、必要な情報が得られなくなる。聴覚情報
が得られることを優先するべきか、画像で病
勢把握を優先すべきかは、主として診ている
神経内科医と家族や本人の希望などを元に話
し合いが必要であると考えられた。 
 
Ｅ．結論 
視覚・聴覚二重障害では眼鏡や補聴器などの視
覚・聴覚の補助のみではなく、併存合併症を考
慮した介入が必要である。このためには、併存
合併症を診察する診療科とも協力しながら介入
方法を検討していくことが大切である。 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「眼疾患・視覚障害の臨床像の解析、診療プロトコール確立」 

 
研究分担者 仁科 幸子 

国立研究開発法人国立成育医療研究センター 感覚器・形態外科部眼科視覚科学研究室  
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、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。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的なマニュアルを分担・作成した。さらに視覚
異常の早期発見と眼科健診について、新たな項目を設けてマニュアルを作成した。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、新たに施設内に視聴覚二重障害児の勉強会を立ち上げた。 

 
 
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 
 
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、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）診療マニュアルの作成 
 早期介入・継続したケア（リハビリ）の必要
性を検討し年齢別、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
いて実践的なマニュアルを分担・作成した。さ
らに視覚異常の早期発見と眼科健診について、
新たな項目を設けてマニュアルを作成した。 
３）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立ち上げ、病院の関連各
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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) 
 本研究における患者の臨床データの収集・解
析および施設間の情報交換の遂行にあたって
は、患者家族へプライバシーの保護、解析・情
報提供の任意性、データ情報の取り扱いと得ら
れる研究成果の医学的貢献度等について充分説
明し、書面にて検査結果の二次利用について同
意を得た。また個人情報の外部への持ち出し禁
止、データの匿名化など個人情報の保護に努
め、個人情報管理とその漏洩防止に厳重な注意
を払った。 
 
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、Stickler 症候群など様々な全身症候群が
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、聴覚障害や全身発達の程度も
様々で、多様な臨床像を呈していた。 
２）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
しては、一体的診療体制と視覚、聴覚、全身発
達すべてを連携した支援が必要である。 
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。 
このため年齢別、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
いて分担し、実践的なマニュアルを作成した。
年齢別、視覚・聴覚・知的障害の重症度別に治
療・リハに関するチェックリストを作成した。 
 更に視覚異常の早期発見と眼科健診につい
て、新たな項目を設けマニュアルを作成した。 
＜概要＞ 
小児期は視覚が発達途上で感受性が高い。二

重障害児における視覚障害の程度を軽減するた
めには、視覚異常の早期発見と眼科健診の充実
が重要である。新たに項目を設置し、以下の内
容についてマニュアルを作成した。 
① 視力の発達 

② 乳幼児の目の異常を早く発見するために 
・外観からわかる徴候 
・異常サインを見逃さないで 
・斜視をみたら眼科へ 
・リスク/ 家族歴のある乳幼児は眼科へ 
③ 乳幼児健診 
・乳幼児健康診査身体診察マニュアル 
④ ３歳児健診 
⑤ 新しい視覚スクリーニング機器 
・Spot Vision Screener 運用マニュアル Ver.1 
３）視聴覚二重障害児の勉強会 
 2019年3月14日、国立成育医療研究センター
において、第一回視覚聴覚二重障害児の勉強会
を開催し、合計39名が参加した（図１）。東京
都盲ろう者支援センター前田晃秀先生の講演、
眼科、耳鼻科、神経科、総合診療科からの問題
提起、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、保護者を交えて、
互いに意見交換を行った。 
 

 
図１：国立成育医療研究センター勉強会 
 
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。 
年齢別、障害程度別に、眼科的治療とロービ

ジョンケアについて実践的なマニュアルを作成
した。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、適切な早期介入を
行うことが患児の社会参加の促進に重要と考え
られる。本年度に新たに視覚障害の早期発見と
眼科健診の項目を設けマニュアルを作成した。
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期待される。 
 国立成育医療センター内に立ち上げた視覚聴
覚二重障害児の勉強会には、多種多様な専門家
が参集し有益な意見交換がなされた。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。 
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Ｅ．結論 
 先天性・若年性視覚聴覚二重障害をもつ症例
の臨床像を検討した。0歳からの一体的診療体
制を実現するために、新たな項目を設置し視覚
障害の早期発見と眼科健診に関するマニュアル
を分担作成した。また施設内に勉強会を立ち上
げ、二重障害児の診療や連携に関し討議を行う
場を設けた。 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
 「脳神経疾患の臨床的評価、臨床データ収集、診療マニュアル確立」  

 
研究分担者 久保田雅也 

国立研究開発法人国立成育医療研究センター 神経内科 診療部長 
 

 

 研究要旨 
 神経内科における視覚聴覚二重障害の診断−フォロー体制がどのようになっているかを提示し、現
状における課題を抽出した。受診理由の大半は視覚、聴覚における機能不全の有無に関わらず、発達
遅滞（精神および運動）、てんかん、不随意運動、発達障害一般の患者である。診断に際しては病歴
聴取と神経診断学に従った絞り込みと並行して神経放射線画像と遺伝学的検査を必要に応じて行う。
視覚聴覚二重障害のケアもそれ以外の症状と同様に総合的な取り組みの中で患者家族のニーズにあっ
たものにする必要がある。 
 
 
 

Ａ．研究目的 
 神経内科が視覚聴覚二重障害の診断−フォ
ロー体制の確立のため何ができているか、
今後何を成すべきかをみるために現状を提
示し、今後の課題を抽出した。 
 
Ｂ．研究方法 
 当センターにおいて神経内科が行ってい
る診療体系（診断から長期フォローアップ
まで）の現状をまとめた。 
 
(倫理面への配慮) 
 本研究にかかわる疾患の遺伝子診断に関
しては当センターの倫理委員会の承認を受
けている。 
 
Ｃ．研究結果   
 当センターの機能としては①全国より各
専門診療科へいわゆる“難病”、“難治症
例”、”セカンドオピニオン“といった高
度な医療や診断を求めて小児希少疾患が集
約される、②地域からの紹介についても幅
広く受け入れを行っている、③救急外来に
ついては24時間365日体制で1次から3次医療
まで提供していることが特徴である。。受
診理由の大半は視覚、聴覚における機能不
全の有無に関わらず、発達遅滞（精神およ
び運動）、てんかん、不随意運動、発達障
害一般の患者である。その中で神経内科は

病歴聴取と神経診断学に従った絞り込みと
並行して神経放射線画像と遺伝学的検査を
必要に応じて行う。様々な主訴で訪れる患
者の全体像の中で「診断」は治療とケア、
支援の始まりである。根本的な治療法がな
い疾患の方が、まだはるかに多いが、治ら
ないが故に何ができるかという課題も神経
発達に関わるものの重要なミッションであ
る。 
 
Ｄ．考察 
 以上の結果をふまえ、今後の課題として 
①神経症候学のさらなる精緻化 
②神経症候学・神経画像・遺伝子診断から
なる診断スキルの向上 
③当センターにおける視覚聴覚二重障害の
実態と治療・ケアの共有化 
④医療のみでなく教育・就労・福祉まで視
野に入れたフォローの組織化 
⑤これらの広報、患者家族会活動の支援 
以上が検討すべき課題として挙げられる。 
 視覚聴覚二重障害のケアもそれ以外の症
状と同様に総合的な取り組みの中で患者家
族のニーズにあったものにする必要があ
る。 
 
Ｅ．結論 
 視覚聴覚二重障害のケアもそれ以外の症
状と同様に総合的な取り組みの中で患者家
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族のニーズにあったものにする必要があ
る。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
1. Kubota M. Cockayne Syndrome: 

Clinical Aspects. In: Nishigori 
C., Sugasawa K. (eds): DNA 
Repair Disorders, Springer, 
Singapore 2019, pp115-132. 
 

2. 学会発表 
 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  
 なし 
2. 実用新案登録 
 なし 
3. その他 
 なし 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「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 仲野敦子 

千葉県こども病院 医療局診療部 診療部長 
 

 

 研究要旨：視覚聴覚二重障害の診療において、正確な診断は重要である。小児の聴力検査は、通常は
視覚情報を用いて条件付けをすることにより実施可能となるが、視覚障害を有する場合は通常の方法
では検査が困難であったり、正確な結果が得られない。視覚聴覚二重障害を疑う例において、聴力検
査を実施した場合の、問題点を検討し、検査時の注意点および検査方法についてマニュアルに記載し
た。 
 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
 
Ａ．研究目的 
 先天性および若年性の視覚聴覚二重障害の診
療において正確な聴力検査は重要である。しか
し、症例数が少なく経験したことがない施設が
多い。視覚聴覚二重障害を疑う症例において、
どのように検査を実施すればよいかを、診療マ
ニュアルとして作成することを目的とした。 
 
Ｂ．研究方法 
 先天性視覚聴覚二重障害症例の聴力検査を実
施している施設での問題点を検討した。その
後、聴覚障害だけの症例との差異をまとめて、
成長段階ごとの検査方法とその注意点をまとめ
た。 
(倫理面への配慮) 
介入や侵襲のある研究ではなく、個人を特定

できる情報も含まれていないため、倫理面への
配慮は特に問題とはならない。 
 
Ｃ．研究結果  
マニュアルII章 基本的診察 
耳鼻咽喉科検査 
 
はじめに 
聴力検査は、新生児聴覚スクリーニングでリフ
ァーとなった場合、難聴の疑いがある場合、あ
るいは難聴のリスクのある場合に実施します。
聴覚障害に対して適切な対応をするためには、
聴覚障害の程度を正確に把握することが重要で

す。小児の聴覚の正確な評価は難しく、年齢や
発達段階に応じた行動反応聴力検査と他覚的検
査を併用して診断します。小児の行動反応聴力
検査は視覚情報を用いた条件付けを行い、実施
しますので、視覚障害や発達障害がある場合は
条件付けが困難なことがありますが、障害に応
じた対応で可能となることもあります。また、
一回の検査で聴力の確定は困難な例も多く、正
確な診断のためには複数回の検査を要する場合
もあります。さらに、疾患によっては難聴が進
行することもありますので、経過観察のために
定期的な聴力検査も必要です。また、難聴が出
現する疾患が疑われている場合も、定期的な経
過観察が必要です。 

聴覚障害に視覚障害を重複する患者で特に考慮
すべき点                 
行動反応聴力検査では視覚情報を用いて条件付
けを行いますので、視覚障害の影響で条件付け
が困難なのか、発達の問題で条件付けが困難な
のか、聞こえていないので反応がないのかを見
極める必要があります。視覚障害の程度によっ
て検査に用いることができる視覚情報が異なる
ため、検査方法の工夫が必要となります。弱
視、光覚弁、手動弁、色覚弁では、検査時の条
件付けや報酬には残された視覚を利用しての検
査を考慮しますが、触覚等の活用が有用なこと
もあります。まったく明暗もわからない場合
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は、聴覚の障害程度によって残された聴覚や触
覚を利用しての検査工夫が必要となります。 

遊戯聴力検査で鈴など音の鳴るものを箱に入れ
たり、音の鳴るおもちゃを利用して行います。
小児では、熟練した検査者がいる施設での検査
が望ましいです。特に視覚障害やその他の障害
を合併している場合の検査と診断は難しく、専
門の施設（日本耳鼻咽喉科学会のホームページ
に掲載されている新生児聴覚スクリーニング後
の精密聴力検査機関等）で検査を受けることが
推奨されます。              
原因診断には、画像検査（CTあるいは MRI）で
内耳奇形の有無などの評価や、遺伝子検査も有
効です。現在の保険診療で実施されている先天
性難聴の遺伝子検査は、主に非症候性難聴の原
因遺伝子検索を目的としているため、視覚聴覚
二重障害の原因となる遺伝子変異が検出には適
さないため、研究検査が必要となります。 

以下に発達時期別の要点を示します。 
新生児期 
聴性行動反応聴力検査（BOA）は視覚情報を用
いない反応を確認しているため、通常通りの検
査が可能です。 
 
乳児期 
条件詮索反応聴力検査（COR）の条件付けは
「おもちゃが動く」「画面に絵が出る」などの
視覚情報を用いているために、視力障害の程度
によっては条件付けが困難なことが予測されま
す。明らかに聴取可能な大きな音で可能な限り
条件付けを行い、条件付けのために使用してい
る玩具等が認識できるかの確認を行ったうえで
検査を開始する必要があります。視覚障害のた
めに、玩具等が認識できない場合には、新生児
期と同様に BOA 検査に準じた評価を行い、他
覚的聴力検査と併せての評価を行います。 
先天性眼振や不随意的な眼球運動が見られる場
合は、目の動きが音への反応と捉えるべきかの
判断が難しくなります。保護者から日常生活で
の児の様子や音への反応様子を確認することに
より、検査時の動きが音への反応であるのか不
随意運動であるのかの判断に役立つこともあり
ます。 
 
幼児期 
乳児とほぼ同様の対応となります。ピープショ
ウ検査では視覚による報酬が得られないため、
上手にできたことを言語化して伝える、触覚な
どの他の感覚を用いるなどの工夫が必要となり
ます。 

 
小児期 
音声言語での指示が伝わる場合は、視覚障害の
ない小児と同様の検査及び評価が可能となりま
す。聴覚障害等のために、音声言語での指示が
十分に伝わらない場合は、他覚的聴力検査の併
用が必須となります。 
 
成人 
言語習得後の聴覚障害であり音声言語あるいは
文字等による指示が伝わる場合は、通常通りの
検査が可能です。 
 
さらに、知的障害、肢体不自由を重複する場合
に考慮すべき点 
障害が重なるほど、正確な聴力の評価に難渋し
ます。標準的な検査では聴力の評価できない場
合は、他覚的検査に加え保護者への問診、行動
観察などによる評価を参考として使用します。
他覚的検査は有用ですが、障害によっては
Auditory neuropathy spectrum disease のよう
に ABR 検査は無反応あるいは高度難聴の結果
であっても OAE は正常で、ABR と実際の聴力
に乖離があることもありますので、行動反応聴
力検査も重要です。 
行動反応聴力検査時には、明らかに聞こえてい
そうな大きな音で、その児の反応パターンを確
認します。音への反応として、ふりむきだけで
はなく、まばたきや、息どめ、呼吸状態の変化
などがみられることもありますので、児の全身
すべてを観察し、反応を探します。その際保護
者からの情報は有用ですが、客観的な観察も重
要です。 
視覚聴覚二重障害では、聞こえているという反
応がわからずに不安に思っている保護者も多い
ため、検査時に音に対する反応と判断できた
ら、その時に「目が動いたね、聞こえたねー」
など児の反応を実況して理解してもらうように
します。残存する聴力を十分に活用できるよ
う、可能な限り正確な評価を心がけます。検査
時や検査終了後に、保護者に音への反応の傾向
を伝え、家庭でも音への反応の様子を観察して
きてもらうことにより、次回からの検査に活用
できます。 
 
Ｄ．考察 
小児の場合、聴力は視覚情報を用いて検査して
おり、視覚聴覚二重障害の症例では、耳鼻咽喉
科でも、視覚障害の重症度が把握できていない
と、正確な検査は実施できないと考えらえた。 
 
Ｅ．結論 
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視覚聴覚二重障害を疑う例に対する聴覚検査の
方法をマニュアルに記載した。視覚聴覚二重障
害の正確な診断には、各科の情報共有、連携は
重要である。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
 
2. 学会発表 
 
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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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「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 有本友季子 

千葉県こども病院 医療局診療部耳鼻咽喉科 部長 
 

 

 研究要旨 視覚聴覚二重障害は、視覚障害単独や聴覚障害単独とも異なり、障害による影響は更に大
きいものがあり特化した対応が必要である。しかしながら、現時点では視覚聴覚二重障害に特化した
医療や教育、社会的な対応は確立していないのが現状である。視覚聴覚二重障害の児が自己の能力を
伸ばし社会生活を歩んでいけるようにするためには、早期に診断を行い、早期に適切な視覚や聴覚の
管理、療育指導の開始を行うことが重要である。そこで、まずは医療者や教育者が視覚聴覚二重障害
の理解を深め、視覚聴覚二重障害の児に対する適切な医療が普及し、様々な医療機関において早期診
断が可能となるために、診断に必要となる項目について分担研究を行い、診療マニュアルの作成を行
った。 
 
 
 
 

Ａ．研究目的 
 視覚聴覚二重障害の場合、当然のことな
がら視覚障害のみ、聴覚障害のみの場合に
比べ障害による影響は更に大きく、特有の
ものがある。しかし、現時点では視覚聴覚
二重障害に特化した診療や教育、社会にお
ける対応は確立していないのが現状であ
る。 
 先天性及び若年性の視覚聴覚二重障害児
が最大限に自己の能力を伸ばし、社会生活
を歩んでいけるようにするためには、早期
に診断を行い、視覚聴覚の管理や適切な療
育指導を早期に開始することが重要であ
る。視覚聴覚二重障害の理解が、まずは医
療者や教育者の間で深まり、視覚聴覚二重
障害の児に対して様々な医療機関にて適切
な診療が行われ、早期診断・療育が可能と
なることを目的とした。 
 
Ｂ．研究方法 
 研究グループにて視覚聴覚二重障害の診
療マニュアルを作成した。診療マニュアル
の内、「問診」の項目について分担執筆を行
った。執筆にあたっては、視覚聴覚二重障
害児の生下時や成長発達における共通項を
検討し、診断に必要な問診項目の作成を行
った。 
(倫理面への配慮) 

 複数の視覚聴覚二重障害児に共通する内
容を総合的に記載し、個人情報が流出する
ことがないように配慮を行った。 
Ｃ．研究結果   
 視覚聴覚二重障害の診療マニュアル
（https://www.dbmedj.org/manual/editor/i
ndex.html）の問診の項目に作成した内容は
掲載された。 
 
Ｄ．考察 
 視覚聴覚二重障害であっても、聴覚活用
が可能な児では、聴覚障害単独の児と同様
に音源詮索や、音に興味を示しリズムにあ
わせて体を動かす等の様子が確認されるこ
とが多く、聴覚障害児の診断に用いる問診
内容も参考となる。注意点としては、視覚
聴覚二重障害の場合には、音源を視覚的に
確認することが困難なため、実際の聴覚障
害より聴性行動が不明瞭となり重症度が実
際より高い印象になりやすい。正確な評価
を行うためには、様々な内容についての問
診を行う等、注意深い観察が重要である。 
 
Ｅ．結論 
視覚聴覚二重障害を早期に診断するため

には、患児の月齢や年齢に応じた聴覚行動
や成長発達や日常での行動の様子について
の注意深い問診が重要である。その際、視
覚聴覚二重障害の視点から、視覚情報及び
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聴覚情報で補填し得ないことを念頭に視覚
聴覚二重障害の児の観察を加え問診を行う
ことが不可欠である。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
  現在、投稿準備中である。 
2. 学会発表 
 CHARGE 症候群当科 6 症例の検討―視
覚聴覚二重障害の観点から―（第 13 回日
本小児耳鼻咽喉科学会総会 2018 年 7 月
12 日横浜） 
 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を
含む。） 
1. 特許取得  
  なし 
2. 実用新案登録 
  なし 
3. その他 
  特になし 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「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  齋藤 麻美子 

千葉県こども病院 医療局診療部眼科 医長 
 

 

 研究要旨 
 

眼疾患・視覚障害の臨床像の解析、臨床データ収集、診療マニュアル確立 

 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
 
Ａ．研究目的 
先天性または、幼児期初期からの視覚聴覚障害
をもつ患者において、早期に障害の程度と状況
を的確に把握する事が、診断、治療・リハビリ
テーション、療育、就学、福祉など様々な点に
おいて極めて重要となる。 

一方で、コミュニケーションの基盤形成が整っ
ていない状況での正確な所見取得は容易でない
場合も多く、患者・医療者間の信頼は当然の事
ながら、医療者の経験、検査実施環境などを考
慮した、包括的アプローチを計画的に行う必要
がある。また、小児では視機能の発育過程であ
る為、発育段階により取得すべき所見が異な
り、発育に合わせた所見取得を努める必要があ
る。 

特に、視覚聴覚障害をもつ患者においては診
断・治療のみならず、視力・視野・両眼視機
能、視覚障害の所見を取得する先に見える、生
活の困難さや就学・福祉における支援の必要性
を総合的に評価する事を目的として、視覚障害
の程度を同定する必要がある。 

Ｂ．研究方法 

所属医療機関の耳鼻科医師と連携を図り、二重
障害を生じる可能性のある症例の眼科的臨床像
について個別の症例や過去の報告などから検索
を行った。 
 
(倫理面への配慮) 
個人の特定に至る記載は行わないよう注意を払
った。また、負荷のある検査については患者本
人や保護者に十分な説明と同意を得たのちに、
精神的・身体的苦痛を最小限にすべく配慮して
行った。 
 
Ｃ．研究結果   
視覚障害、聴覚障害を重複する患者に特別に配
慮すべき点や、発達時期別の眼科的身体所見の
概略、視覚障害、聴覚障害を重複する疾患・症
候群でみられる身体所見・主な疾患について診
断マニュアルを作成した。 
 
Ｄ．考察 
コミュニケーションの手段が患者ごとに多岐に
わたることから、視覚障害、聴覚障害のみの患
者とは異なる配慮が必要であり、患者の年齢や
視覚聴覚障害以外の障害の有無により可能な検
査や注意すべき事柄が異なることが患者・医療
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者間のコミュニケーションや信頼関係の構築を
困難とする要因と思われた。 
 
Ｅ．結論 
視覚聴覚障害以外の障害が存在する頻度が高い
事も考慮した、個々の症例の発達時期・状況、
病期の症状・重症度に即したコミュニケーショ
ンの方法を十分に配慮する必要があります。残
存する視覚機能、聴覚機能に合わせて手話、点
字、手書き文字、音声、筆談、その他のコミュ
ニケーションを選択する必要がある。特に、高
度盲、高度ろうを重複する症例では点字、手書
き文字、指文字等の触覚を用いたコミュニケー
ションが必要となる。 

検査内容の正確な理解のため、確実にコミュニ
ケーションの取れる同伴者に検査内容の正確な
理解の為、確実なコミュニケーションの取れる
同伴者の同席が望ましい。患者ならびに同伴者
に検査の説明を十分に行い、時間をかけて可能
な検査を行う。 

また、視覚障害のみ、もしくは聴覚障害のみの
患者に比べ、集中力、努力を多く要するため検
査に疲労を伴いやすい傾向があることを考慮し
なければならない。 

コミュニケーションの手段、必要な事柄には個
人差が大きく、また、同一の患者でも年月と共
に変化する可能性があることを念頭に入れる必
要がある。 

Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
なし 
 
 
2. 学会発表 
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  
なし 
 
2. 実用新案登録 
 
3. その他 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「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 髙木 明 
地方行政法人静岡県立病院機構 静岡県立総合病院・副院長 

 

 研究要旨：聴覚、視覚に代表される感覚器の発達は生後まもなく急激に伸びるので、その時期の介入
のあり方が盲聾児の将来を決定する。聴覚障害の早期発見のための新生児聴覚スクリーニング（新ス
ク）の静岡県の現状と課題を整理し、より精度の高い新スクをめざす方策を示した。視覚障害の早期
発見においても昨今、スポットビジョンスクリーナーという優れた機器 が開発され、新スク同様の
体制が整えば、視覚障害に対しても早期介入が可能となることが期待される。盲聾児の障害の軽減の
ために両者のスクリーニング体制の整備が望まれる。そのためには医療、保健福祉、教育の3者の連
携が重要である。 
 
研究協力者氏名： 橋本全美  
所属研究機関名及び職名： 静岡県立総合病院 乳幼児難聴支援センター支援員 
 
 
Ａ．研究目的 
先天的な感覚器（視覚、聴覚）の障害は早期

に発見して、その障害に適切に介入すれば、そ
の障害の程度を軽減できる。あるいは代わりの
感覚器（皮膚触覚など）の発達を促すことがで
きる。そのため、聴覚障害の早期発見のための
新生児聴覚スクリーニング（以下新スク）は重
要である。静岡県の新スクの現状と課題を報告
する。 
Ｂ．研究方法 
静岡県の乳幼児難聴支援センターは毎年、新

スクに関して、産科、精密張力検査機関、聾学
校、保健センターにアンケート調査を実施して
いる。その収集結果をもとに考察を加えた。 
(倫理面への配慮) 
新スク受検時、保護者に産科、精密聴力検査

機関から難聴支援センターへ結果を知らせるこ
との同意を得ている。 
Ｃ．研究結果   
平成29年の静岡県の全出生数27405人中の

26342人(96.1%)が新スクを受け、167名
（0.63%）がREFERであった。REFERの内、
精密張力検査機関を受診したものは121名であ
った。その結果、68名正常、一側中等度難聴13
名、一側高度難聴12名、両側中等度難聴9名、
両側高度難聴6名であった。このうち、両側
中・高度難聴は早期の聴覚補償などの介入が必
要であった。 

REFER167名の内、結果が把握できたのは121
名であったが、残りの46名は精密聴力検査機関
以外で診断を受けたか、あるいはそのまま、精
細を受けなかったかの可能性がある。 
新スクの実施者は医師が行うのは少数であ

り、看護師、助産師、検査技師によって行わ
れ、結果の説明はPASSであれば、看護師、助
産師が説明を行っている。REFERの場合、産
科・小児科医師から説明が78%と多いのは当然
であるが、看護師、助産師からの説明も22%を
占めた。REFER児の紹介先は産科診療所・助
産院では63/71人（89%）が精密聴力検査機関
へ紹介するのに対して、一般総合病院の産科で
は院内の耳鼻咽喉科に精査依頼する例が42/101
人（42%）を占めた。また、近隣の開業耳鼻科
への紹介も少数9/172人（5%）みられた。    
REFER児がもれなく、精査を受けることが大
切であるが、受けたかどうかのチェックは新ス
ク結果が母子手帳に記載されていれば、乳児検
診時に保健師によって可能となる。母子手帳の
記入欄に結果が記入されていた割合は病院産科
では92％、診療所では84％であった。 
Ｄ．考察 
静岡県では全出生時 96.1%、26342 名が新ス

クを受検し、refer 率は 0.63%、167 名であっ
た。その内、精密張力検査機関を受診して、結
果が把握できたものは 121 名であり、46 名は
他の施設で検査を受けたか、未受検が考えら
れ、現状では正確な把握はできていない。実



90 
 

際、一般総合病院産科で refer となった場合、
当該病院の耳鼻科に紹介されることが多く、そ
の結果の把握が難しい。また、一般病院の耳鼻
科で適切な手順でかつ正確に診断されているか
どうか疑問が残る。 
一方、新スクの refer の説明結果の説明の

22%が助産師、看護師からなされていることは
責任ある的確な説明がなされているか、懸念が
残る。静岡県では乳児検診時、保健師は必ず、
新スク結果を母子手帳で確認するので、refer 
結果が必ず受診に繋がるよう母子手帳に記載さ
れることが重要であるが、記載率は 9 割前後と
なお啓蒙が必要と思われる。今後は新スクの公
費一部負担制度が導入されたことに伴い、全て
の refer 児がどこで精査を受けたか分かるよう
な体制とした。 
また、新スクのシステムを劣化させることが

ないように医療（産科、小児科、耳鼻科）、保
健福祉、教育の 3 者協議を定期的に行うことは
重要である。 
 感覚器のシナプスの急成長は生後 6 ヶ月まで
が顕著であるので、視覚においても スポット
ビジョン スクリーナーによる新スクと同様の
体制を整え、盲聾児に対する早期介入体制がで
きることが望ましい。 
Ｅ．結論 
・新スク refer 児の結果の全数把握が不十分で
あったが、公費負担の制度のシステムの中で結
果の全数把握が可能となる見通しである。 
・新スク同様、視覚障害についても早期発見が
重要であるので スポット ビジョン スクリ
ーナーの活用と体制整備が望まれる。 
・多職種（医師、行政、教育）の連絡協議会が
必要である。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
  なし 
2. 学会発表 
  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 なし 
 
2. 実用新案登録 なし 
 
3. その他 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
 

「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 後藤 美和子 
地方独立行政法人福岡市立病院機構 福岡市立こども病院・眼科 科長 

 
 

 研究要旨 
視覚聴覚二重障害はコミュニケーションが高度に障害されることから、医療・福祉・教育といった各
方面からのサポートが重要である。しかし、原因が多岐にわたること、各疾患が希少疾患であるこ
と、複数の診療科に関連することなどの障壁により、実態の把握やサポート体制の整備は遅々として
進んでいない。本研究では視覚聴覚二重障害の診療体制の構築を目指す。 

 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
 
Ａ．研究目的 
視覚聴覚二重障害の診療体制の構築 
 
Ｂ．研究方法 
眼疾患・視覚障害の臨床像を解析し，視覚聴覚
二重障害患者の診療マニュアルを作成する 
 
(倫理面への配慮) 
集積される情報には個人識別情報をふくまない
よう配慮される 
 
Ｃ．研究結果   
視覚聴覚二重障害の原因となる疾患は多岐にわ
たり病状も多彩である 
とりわけ小児期は，全身的な成長・発達の状況
により必要な検査・治療も異なる 
 
Ｄ．考察 
原因疾患，病状，年齢，発達の程度に合わせた
きめ細やかな医療が必要である 
 
Ｅ．結論 
視覚聴覚二重障害の原因となる疾患は多岐にわ
たり病状も多彩である。特に小児期は，成長・
発達の段階に応じて必要な検査・治療も異なっ
てくるため，個々の病状に応じた対応が求めら
れる。 
今回の研究ではそれらについて具体的に記した
マニュアルを作成した。 
 
 

Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
 
2. 学会発表 
 
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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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「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 

国立大学法人九州大学病院 耳鼻咽喉・頭頚部外科 医員 
 

 

 研究要旨 

診療科の垣根を超えた研究を進めることにより視覚聴覚二重障害患者の臨床像および患者に対する医
療の実態を明らかにし、診療体制の構築を目指している。平成30年度は主に視覚聴覚二重障害に対す
る診療体制の構築のための診療マニュアル作成を行った。 

 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
 
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。臨床像および患者に対する医療の実態
を明らかにし、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の原因
となる難病の診療マニュアルの作成の分担執筆
を行った。 
視覚障害、聴覚障害、視覚聴覚二重障害に関す
る文献、書籍からデータ収集するとともに、福
岡県下の特別支援学校などの教育機関にもアン
ケート調査を行った。 
 
(倫理面への配慮) 
特になし 
 
Ｃ．研究結果   
診療マニュアルⅡ章「耳鼻咽喉科身体所見」に
おいて、視覚聴覚二重障害児・者を診療するに
あたって耳鼻咽喉科医師がとるべき身体所見、
視覚聴覚二重障害児・者を見逃さないために耳
鼻咽喉科医師がとるべき身体所見についてまと
め、記載した。また、身体所見をとる際に、視
覚聴覚二重障害児・者が受けやすいと思われる

精神的苦痛や身体的苦痛をできるだけ軽減する
ために考慮しなければいけない事項についても
記載した。 
また、診療マニュアルⅢ章特記すべき診療「視
覚聴覚二重障害の診療における環境整備」で
は、コミュニケーション障害が重篤である視覚
聴覚二重障害児・者が、医療機関でスタッフ、
医療者と良好なコミュニケーションをとりなが
ら診察を受けるために必要な認識、合理的範囲
内での工夫について記載した。 
 
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、コミュニケーション
様式、療育・教育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
らの情報収集となった。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 
視覚聴覚二重障害患者の臨床像および患者に対
する医療の実態を明らかにし、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。 
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Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
 
2. 学会発表 
 
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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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「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 高野賢一 

北海道公立大学法人札幌医科大学耳鼻咽喉科・教授 
 

 

 研究要旨 
本研究は，先天性および若年性の視覚聴覚二重障害における一体的診療体制の確立を目的とし，前向
き・後ろ向きに臨床的評価、臨床データ収集を行い，診療マニュアルを作成する。当施設では，16
名の視覚聴覚二重障害患者を経験しているが，言語発達や生活の質改善のために，視覚聴覚二重障害
患者において，補聴器や人工内耳などによる聴覚補償を積極的に推進することが望ましい。 

 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
 
Ａ．研究目的 
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をめざし，一体的診療体
制の確立を目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 
前向き・後ろ向きに聴覚障害患者のうち，視覚
障害を合併する症例に関して臨床的評価、臨床
データ収集を行い，診療マニュアルを作成す
る。 
 
(倫理面への配慮) 
「人を対象とする医学系研究に関する倫理指
針」（平成 29 年改訂），および札幌医科大学病
院における「患者の検体等にかかる取り扱い」
に関する通達を遵守して行っている。 
 
Ｃ．研究結果   
これまでに分担者の所属機関では，16名の視
覚・聴覚障害患者を経験している。視覚障害1
級が3名，2級が3名，3級が3名，6級が1名で，
聴覚障害は2級が9名である。原因疾患としては
8名がUsher症候群，8名は特定できていない。
聴覚補償については，1名がなし，6名が補聴
器，9名が人工内耳を装用している。意思伝達
手段としては，聴覚補償のない1名が手話で，
それ以外は音声会話中心で，点字を併用する患
者もいる。 

 
 
Ｄ．考察 
視聴覚二重障害者の場合は，視覚および聴覚の
それぞれの障害程度により異なるが，聴覚のみ
の障害に比較し，視覚から入力される刺激情報
が制限されるため，人工内耳による聴覚補償は
特に有効な手段である。特に言語発達期におい
ては，ひとつの単語を理解する際も，視覚情報
が制限される場合，単語に関連する音の情報は
極めて重要である。たとえば，「車」という単
語を理解するにあたり，車のおもちゃに触れ，
車に乗って，車の音を聴くということにより理
解が深まる。言語獲得は小児の思考・記憶・認
知など高次の活動が形成をもたらし，視聴覚二
重障害児においても高度もしくは重度の聴覚障
害を認め，補聴器装用効果に限界がある場合
は，人工内耳は積極的な選択肢となりうる。 
 
Ｅ．結論 
視覚・聴覚二重障害者においては，言語発達お
よび QOL（Qolity of Life）改善のためにも聴
覚補償が重要であり，補聴器や人工内耳の積極
的な活用が望まれる。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
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2. 学会発表 
「人工内耳が有用であったCAPS/CINCA症候
群の一例」 宿村 莉沙, 大國 毅, 高野 賢一 
日本耳科学会総会・学術講演会 
2018年10月4日～6日（大阪） 
 
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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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「眼科診療における二重障害者への対応調査、視覚障害の臨床データ収集と診療マニュアルと診

療体制の確立」 
 

研究分担者 氏名 森 秀夫 
地方独立行政法人大阪市民病院機構大阪市立総合医療センター 眼科 主任部長 

 
 

 研究要旨 
全国に14,000人の存在が推定される視覚聴覚二重障害者に対する医療、福祉、社会参加の包括
的な体制確立を最終目標とし、その第一歩として視覚障害者の臨床データに基づく診療マニュア
ルを作成した。そのマニュアルの中で眼科問診と視覚障害の臨床診断の伝え方の項を作成した。 

 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
Ａ．研究目的 
全国に14,000人の存在が推定される視覚聴覚
二重障害者に対する医療、福祉、教育、ひい
ては社会参画への包括的な体制を確立するこ
と。 
 
Ｂ．研究方法 
先天性および若年性視覚聴覚二重障害患者の辛
勝情報を収集し、その原因を臨床像に基づく診
療マニュアルを作成する。 
 
(倫理面への配慮) 
 
Ｃ．研究結果   
今年度は診療マニュアルの公表ができたが、そ
のマニュアルの中で眼科問診と視覚障害の臨
床診断の伝え方の項を作成した。 
 
Ｄ．考察 
視覚聴覚二重障害の包括的診療には眼科医と耳
鼻科医との連携が不可欠であるが、これまでは
眼科と耳鼻科がそれぞれ単独で患者に対応して
きた。このマニュアルが相互の架け橋となるこ
とが望まれる。 
治療として耳鼻科的には人工内耳が確立されて
いるが、今後は遺伝子治療や再生医療、人工網
膜などの治療が視覚聴覚二重障害に応用される
ことが期待される。 

 
Ｅ．結論 
視覚聴覚二重障害の包括的診療には眼科医と耳
鼻科医との連携が不可欠であるが、これまでは
眼科と耳鼻科がそれぞれ単独で患者に対応して
きたが、このマニュアルが相互の架け橋となる
ことが望まれる。 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
なし 
 
2. 学会発表 

森本孝子、森 秀夫：盲聾（ﾛｳ）２重障
害：Usher 症候群の 1例．第 36 回都ノ桜
眼科勉強会 2019/2/16 大阪市立総合医療
センター 

 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 
1. 特許取得  

なし 
 
2. 実用新案登録 

なし 
3. その他 

なし 
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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 
分担研究報告書 

 
「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 星 祐子 

独立行政法人国立特別支援教育総合研究所インクルーシブ教育システム推進センター 
上席総括研究員兼インクルーシブ教育システム推進センター長 

 
 

 研究要旨 

  
視覚聴覚二重障害児者の教育と社会参加に関する評価を行った。  
国立特別支援教育総合研究所で実施した「特別支援学校における盲ろう幼児児童生徒の実態調査」

についての分析を行った。本調査によって、視覚及び聴覚に障害のある幼児児童生徒の在籍及び教育
相談者315名を特定した。特定できた315名の内訳は、視覚障害と聴覚障害の組み合わせから、全盲
ろう11名、全盲難聴61名、弱視ろう17名、弱視難聴157名、測定不能・不明61名、無回答８名であっ
た。 
また、連絡機関として医療機関を挙げている割合が21.9％であり、今後、連携をとっていくことの必
要性が明らかになった。 
 
 
研究協力者氏名・所属研究機関名及び所属研究機関における職名 
 
 
Ａ．研究目的 
 
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構築に向けた検討材料とし
て、視覚聴覚二重障害児者の教育と社会参加に
関する評価を行う。 

 
 
Ｂ．研究方法 
 
平成29年度に国立特別支援教育総合研究所が

実施した「特別支援学校における盲ろう幼児児
童生徒の実態調査」（全国の特別支援学校1000
校程を対象）についての分析を行った。なお、
本調査については、「学校教育法施行令22条の
３」に該当する幼児児童生徒を対象とし、視覚
障害及び聴覚障害の他に、知的障害、肢体不自
由、病弱など他の障害を併せ有する幼児児童生
徒も対象とした。 
 これらの調査と併せて、視覚聴覚二重障害児
の在籍する学校や保護者等に対して、ニーズに
関する聞き取りを行った。 
 

 
(倫理面への配慮) 
 調査実施においては、国立特別支援教育総合
研究所内の倫理審査委員会に諮り、承認を得て
いる。 
 
Ｃ．研究結果   
 
本調査によって、視覚聴覚二重障害の幼児児

童生徒の在籍及び教育相談者315名を特定し
た。特定できた315名について、視覚障害と聴
覚障害の組み合わせから、以下のタイプに大別
した。全盲ろう11名、全盲難聴61名、弱視ろう
17名、弱視難聴157名、測定不能・不明61名、
無回答８名。そのうち、視覚障害及び聴覚障害
の他にも障害を有していると回答があったのは
86.0％であった。これらの幼児児童生徒の視覚
障害の原因及び聴覚障害の原因として、最も割
合が高かったにはCHARGE症候群であった。
また、連絡機関として医療機関を挙げている割
合が21.9％であった。 
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Ｄ．考察 
  
特別支援学校に在籍している視覚聴覚二重障

害児の幼児児童生徒の多くは先天性であり、そ
の幼児児童生徒のうち、視覚障害及び聴覚障害
の他に知的障害・肢体不自由等他の障害を有し
ている割合が高く、医療的ケアを必要とする幼
児児童生徒の割合も半数近くであり、一体的診
療体制の必要性が浮かび上がってきている。ま
た、連絡機関として医療機関を挙げている割合
が 21.9％であり、今後、連携をとっていくこと
の必要性が明らかになった。 
 
 
Ｅ．結論 
 
 視覚聴覚二重障害のある幼児児童生徒の実態
と保護者のニーズから一体的診療体制の構築を
早急に進めることが重要である。 
 
 
Ｆ．研究発表 
1. 論文発表 
 
 実態調査の結果については、国立特別支援
教育総合研究所の HP にて詳細を掲載してい
る。 
 
 
2. 学会発表 
 
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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