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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難病に対する移行期医療のモデル

事業を実施し、適切な運営プロセスをまとめたガイドブックを作成する。既

に策定した診療マニュアルを診療現場で活用するとともに、学会・患者会と

連携して普及・啓発する。既に確立した診療体制で各種データベースへの登

録を進め、診断基準等の作成、改訂につなげる。 
 

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）を呈

する難病であり、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（図 1）。全国

の患者数は約 2600 人と希少である 1)、2)。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とは異なる特徴が多く、

単独の視覚障害あるいは聴覚障害に対する診療

方法が活用できない場合が多い。しかし、本疾

病群は診療領域の狭間に位置するために、これ

まで研究への組織的な取り組みがなく、横断的

研究体制が必要とされていた。 
私達は平成 29 年度から難治性疾患政策研究

事業（横断的政策研究班）で、関連学会等の協

力を得て、本疾病群に対する全国疫学調査、研

究班 Web サイトでの診療マニュアル無料公開

（http://dbmedj.org/）、診療体制整備、市民公開

講座等の普及活動などを行った。AMED 難病プ

ラットフォームでも本疾患群のデータベースを

構築し、レジストリを開始した。患者会の協力

で研究班Webサイトで医療関連施設へのアクセ

ス、連携の検索も可能にした。これらは本疾病

群の標準的診療確立への第一歩となった。 
 
Ｂ．研究方法 
全体の計画 
本研究は以下の 3 計画を実施する。 
1） 先天性および若年性の視覚聴覚二重障害の

難病に対する移行期医療のモデル事業を実

施し、適切な運営プロセスをまとめたガイド

ブックを作成する。 
2） 既に策定した診療マニュアルを診療現場で

活用するとともに、学会・患者会と連携して

普及・啓発する。 
3） 既に確立した診療体制で各種データベース

への登録を進め、診断基準等の作成、改訂に

つなげる。 
対象 
先天性および若年性（40 歳未満で発症）の視

覚聴覚二重障害を呈する難病の患者（児） 
(倫理面への配慮) 
ヘルシンキ宣言を遵守するとともに、研究対象

の個人情報は本研究の基準に従い保護している。 
 
Ｃ．研究結果   
本研究の対象になる当院受診患者を順次データ

ベースへ登録している。 
 
Ｄ．考察 
データベース登録症例のデータを今後解析し、

移行期医療の改善へつなげたい。 
 
Ｅ．結論 
研究 2 年目につき、引き続きデータベースへの

登録を行うとともに、主研究者と共に新ガイド

ライン策定・改訂を行っていきたい。 
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