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Ａ．研究目的 
鰓弓耳腎症候群の全国医療水準の向上を目的と

して厚生労働科学研究費補助金「難治性聴覚障害
に関する調査研究」(宇佐美班)に参加する形で鰓弓
耳腎症候群の診断基準・診療ガイドラインの作成
を目指す 
 
Ｂ．研究方法 
厚生労働科学研究費補助金「難治性聴覚障害に

関する調査研究」(宇佐美班)に参加する形で鰓弓耳
腎症候群の診断基準・診療ガイドラインの作成を
念頭に、鰓弓耳腎症候群の症例登録レジストリ―
を実施する。 
（倫理面への配慮） 
レジストリについては、主たる研究機関の信州大 
と各分担施設における倫理委員会の審査、承認を 
得て実施されている。 
 
Ｃ．研究結果 
宇佐美班のメンバーの耳鼻科医師とも連携しつ

つ小児腎臓科医の立場から鰓弓耳腎症候群の症例
登録レジストリの作成に参加し、症例登録レジス
トリを実施し、R5年3月現在で昨年度末から10例
追加の全体97例の登録状況となった。レジストリ
ーの解析において、臨床症状で診断されていた症
例は40％で30％程度の症例の遺伝子検査は未施行
であった。難聴は90％程度で認めたが多くは軽度
から中等度難聴であった。耳瘻孔、頚部瘻孔は7
5％程度で認め、耳介奇形は30％程度と比較的低頻
度であったが中耳奇形・内耳奇形は各々55％程度
で認めた。腎奇形合併の報告は20％にとどまった
が40％の症例において腎合併症の評価がなされて

いなかった。この結果は⼩児腎領域の希少・難治
性疾患群の研究での難病調査研究で鰓弓耳腎症候
群患者の60％以上で腎機能障害を認めていた報告
結果と乖離があった。 
 
Ｄ．考察 
本症例レジストリでの腎合併症の頻度が⼩児腎

領域の希少・難治性疾患群の研究の難病調査研究
における頻度に比べ低水準にとどまった要因とし
て、本症例登録レジストリの実施が耳鼻科医主体
であるためその結果腎合併症の項目が不明・未評
価となっている症例が半数近くに上っている点が
挙げられた。本症例レジストリの精度を上げるた
めには耳鼻科医と小児科医の連携体制の構築の必
要性が改めて浮き彫りになった。今後は全国疫学
調査と AMED班との連携により遺伝学的検査の実
施し、そのうえで遺伝性難聴の診療の手引の改訂
作業において鰓弓耳腎症候群の項目の改訂を目指
す。 
 
Ｅ．結論 
 ○厚生労働科学研究費補助金「難治性聴覚障害
に関する調査研究」(宇佐美班)に参加するで鰓弓耳
腎症候群の症例登録レジストリを実施した。 
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