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アッシャー症候群外来通院患者の診断・就学。就労状況に関する調査 

 
研究分担者 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部長 
 

 
 研究要旨 
視覚聴覚二重障害のうち、特に先天難聴に網膜色素変性を合併するアッシャ

ー症候群の患者８名について、診断・検査における問題点、就学、就労状

況、日常生活および社会活動における問題点等について現状を調査した。ほ

とんどの患者はロービジョン・ツールの使用や環境補助を変えることで生

活・仕事に対応できており、また、診断のための眼科検査は必要に応じて介

助を依頼することで問題なく可能であった。生活における不自由さは、視力

低下、視野狭窄など網膜色素変性の進行度に依存していることが分かった。 
 
 
 
Ａ．研究目的 

 視覚聴覚二重障害のうち、特に先天難聴に網

膜色素変性を合併するアッシャー症候群の患者

８名について、診断・検査における問題点、就

学、就労状況、日常生活および社会活動におけ

る問題点等について現状を調査する。 

 

Ｂ．研究方法 

 東京医療センター眼科、網膜変性症外来に通

院中のアッシャー症候群の患者８名について、

外来受診時に、視覚、聴覚障害の程度、就学・

就労状況、日常生活および社会活動における問

題点等について聴取し、あわせて症状経過、検

査結果について検討した。 

 

(倫理面への配慮) 

本研究についての説明を行い、研究参加への同

意を取得したのちに、通常診察の範囲内での問

診、眼科検査を行った。 

 

Ｃ．研究結果   

初診時年齢は4歳から59歳、最終受診時年齢は6

歳から69歳であった。性別は男性4名、女性4

名。原因遺伝子は、I型のMYO7Aが1例、CDH23が

1例で、残りの6例はいずれもII型のUSH2Aであ

った。 

視覚障害と聴覚障害の重症度、意志疎通の手

段、眼科検査における問題点、就学状況、就労

状況等についての状況を（Table 1）に示し

た。 

 

Ｄ．考察 

いずれの症例においても、難聴の症状が視覚

症状に先行していた。患者が眼科を受診したの

は、夜盲・視野狭窄等の眼症状が出現したとき

か、耳鼻科の遺伝学的検査にてアッシャー症候

群と診断されて眼科に依頼となったときであっ

た。 

 いずれの症例も、聴覚障害、視覚障害が明ら

かになった時点で適切な診断がなされており、

本疾患の症状や予後についての説明が詳細に行

われていた。このため、それぞれの重症度によ

って、支援学級への進学、ロービジョンケアー

等が適切になされていた。コミュニケーション

手段については、Ｉ型の2例を除いて、視覚お

よび聴覚による意思疎通が十分に可能であっ

た。 

 就労、就職については、通常学級に通学し

て、通常の職種に就職する者もいれば、聾学校

で支援を受けたり、視覚障碍者枠で就職する者

もいた。いずれの患者においても、日常生活や

就学・就労についての不自由さは視覚障害の程

度に大きく影響されていた。すなわち、難聴の

進行が停止していたり、補聴器や人工内耳手術

によって聴覚機能が改善したとしても、視力低

下・視野狭窄が進行することによって、学校生
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活や仕事の継続が困難となっていた。なかには

中年以降に悪化した視野狭窄によって、60歳近

くになって仕事が困難になり職を失った患者も

いた。アッシャー症候群の難聴は比較的若い時

期に症状が安定している者が多く、特に成人後

の生活の質は、網膜色素変性の進行度に大きく

左右されることが明らかになった。 

 眼科検査は、視力、視野検査の他に、眼底検

査、網膜画像解析、網膜電気生理学的検査等、

多岐にわたるが、今回の8症例においてはいず

れの検査も問題なく可能であった。特に、二重

障害のために触手話を用いている患者について

も、熟練した触手話者が同伴しているため、検

査の際にも、診察の際にも非常にスムーズなコ

ミュニケーションが取れていた。 

 多くの患者はロービジョン・ツールの使用や

生活・仕事環境を変えることで生活・仕事に対

応できており、特に強い要望としては網膜色素

変性の進行を止める治療への期待が大きかっ

た。 

 

Ｅ．結論 

 アッシャー症候群によって重篤な難聴と進行

性の視野狭窄、視力低下を来たすが、遺伝学的

診断を含めた早期の診断により、スムーズに診

療、学習・就労支援を行うことができているケ

ースが多かった。 
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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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（Table 1）  
 

 
眼科初

診時年

齢・性

別 

（最終

受診時

年齢） 

視

覚

障

害

重

症

度 

聴

覚

障

害

重

症

度 

身体

障害

者等

級 

意思疎

通手段 

眼 科

検 査

の 施

行 

就 学

状況 

就 労 状

況 

問題点・

要望等 

 

Niju-00

1 

 網膜色

素変性 

15歳・

男性 

（ 2 5

歳） 

1 2 ２級 文字、

会話 

問 題

なし 

大 学

ま で

通 常

教育 

障 害 者

枠で、地

方 公 務

員 に 就

職 

現状では

問題なく

生活でき

ている。 

網膜色素

変性に対

する治療

への期待

が 大 き

い。 

U S H

2A 

Niju-00

2 

 網膜色

素変性 

59歳・

女性 

（ 6 9

歳） 

3 2 ２級 会話 問 題

なし 

通 常

教育 

仕 事 は

継 続 で

き ず 退

職 

最近は一

人での歩

行が困難

になりつ

つある。

補聴器の

効果も弱

くなって

きた。日

常生活は

ご主人が

介助をし

ている。 

U S H

2A 

Niju-00

3 

 網膜色

素変性 

54歳・

女性 

（ 6 3

歳） 

2 2 ２級 会話 問 題

なし 

通 常

教育 

仕 事 は

継 続 で

き ず 退

職 

視 力 障

害、難聴

ともに進

行してい

る。日常

生活はご

主人が介

助をして

いる。 

U S H

2A 

Niju-00

4 

 網膜色

素変性 

21歳・

女性 

（ 2 5

歳） 

1 1 ５級

相当 

（未

申

請） 

文字、

会話 

問 題

なし 

大 学

ま で

通 常

教育 

通 常 枠

で、民間

企 業 に

就職 

現状では

問題なく

生活でき

ている。 

車の運転

等、業務

に支障を

来さない

か心配で

ある。 

U S H

2A 
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Niju-00

5 

 網膜色

素変性 

4歳・男

性 

（6歳） 

1 2

～

3 

２級

申請

予定 

文字、

手 話

（ 会

話） 

問 題

なし 

幼 稚

園 ま

で 聾

学

校。 

小 学

校 か

ら 普

通 学

級 に

進

学。 

難 聴

の た

め 補

助 員

を 付

け て

も ら

っ て

い

る。 

（未） 視野が残

存してい

るため、

補助があ

れば学校

生活は問

題なく過

ごせてい

る。 

M Y O

7A 

Niju-00

6 

 網膜色

素変性 

21歳・

男性 

（ 2 4

歳） 

2 2 ２級 文字、

会話 

問 題

なし 

通 常

教育 

技 術 系

の仕事。

継 続 が

困 難 と

なり、内

容 を 簡

易 な も

の に 変

更した。 

仕事ので

きる範囲

が狭くな

っ て い

る。日常

生活でも

歩行が危

険になっ

てきてい

る。 

U S H

2A 

Niju-00

7 

 網膜色

素変性 

46歳・

女性 

（ 4 7

歳） 

2 3 1級 触手話 問 題

なし 

大 学

ま で

通 常

教育 

わ ず か

に 文 字

が 見 え

るため、

福 祉 事

務 所 で

拡 大 鏡

で文書、

P C 作 業

を し て

いる。 

文字は拡

大して読

めるが、

視野が狭

いため、

日常生活

は困難。

触手話ボ

ランティ

アの介助

が必要。 

C D H

23 

Niju-00

8 

 網膜色

素変性 

所 見

（+）、

症状（-） 

10歳・

男性 

（ 1 1

歳） 

1 1 なし 文字、

会話 

問 題

なし 

通 常

教育 

（未） 幼児期に

会話訓練

を行い通

常に会話

可能。網

膜検査所

見には軽

U S H

2A 
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度の異常

が見られ

るが、視

力・視野

には異常

なし。  
 

 
視覚障

害重症

度 

   
聴覚障害重症

度 

    

 
 

 
1）独力で書字・読

字可能 

 
1）補聴器なし

で可 

    

 
 

 
2）補助器具等によ

り書字・読字可能 

 
2）補聴器、人工

内耳等で可 

    

 
 

 
3）書字・読字不可

だが、歩行・食事等

の日常生活は可能 

 
3）不可 

    

 
 

 
4）歩行・食事等も

補助なしでは困難 

       

 

 

 


