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研究要旨 

 若年発症型両側性感音難聴は、遅発性かつ 40歳未満の若年に発症する両感音難聴である。

診断基準上、遅発性難聴を引き起こす原因遺伝子が同定され、かつ既知の外的因子による難

聴が除外されている必要がある。さらに、新生児〜就学時までに難聴がないことを証明でき

ない場合、観察期間中の難聴進行の証明が必要となる。 

 本研究では、国際医療福祉大学成田病院を受診した若年発症型両側性感音難聴疑い例 8例

を検討した。初診時年齢は 41〜60歳であり、難聴発症年齢は 12〜38歳であった。指定難病

の要件を満たす両側 70dB以上の難聴例は 2例であった。全例が自覚的に難聴の進行を訴え

たが、当科経過観察中に難聴の進行を認めた例は 2 例であった。遺伝学的検査は 3 例に行

われたが明らかな原因遺伝子は同定されず、難病指定に至る症例は認められなかった。 

 

Ａ．研究目的 

 若年発症型両側性感音難聴は、（1）遅発

性かつ 40 歳未満の若年発症、（2）両側性、

（3）遅発性難聴を引き起こす原因遺伝子が

同定され、かつ既知の外的因子によるもの

が除外されているときに診断される。 

 遅発性発症に関しては、新生児聴覚スク

リーニング、1歳半健診、3歳児健診、就学

時健診のいずれかの時点において難聴がな

いことを証明できる症例は少なく、純音聴

力検査にて観察期間中に難聴進行の証明が

できることが重要となる。 

 国際医療福祉大学成田病院は2020年3月

16 日に COVID-19 対応のため開院し、耳鼻

咽喉科診療は 2020 年 4 月より開始となっ

た。そのため、外来患者の経過観察期間は

最長で 3 年と短く、若年発症型両側性感音

難聴診断における難聴進行の診断に支障が

生じる可能性がある。本研究では、難病指

定という観点から、当院における若年発症

型両側性感音難聴疑い例について検討した。 

 



 83 

Ｂ．研究方法 

 2020年 4月から 2022 年 12月の間に国際

医療福祉大学成田病院耳鼻咽喉科・頭頸部

外科を受診し、病歴上若年（40歳未満）で

難聴を発症し、純音聴力検査にて両感音難

聴を示した症例を若年発症型両側性感音難

聴疑い例として対象とした。 

 臨床像として、年齢、性別、難聴の発症年

齢、耳鳴、めまい随伴の有無、難聴の程度、

経過観察期間中の難聴進行の有無、補聴器/

人工内耳装用状況を検討した。難聴の程度

は、軽度（25dB以上 40dB未満）、中等度（40dB

以上 70dB 未満）、高度（70dB 以上 90dB 未

満）、重度（90dB以上）とした。 

 家族歴から難聴の遺伝形式を推定した。

遺伝学的検査施行の有無と結果を検討した。 

（倫理面への配慮） 

 当院での倫理審査委員会の承認のもと本

研究は行われた。 

 

Ｃ．研究結果 

 8 例（男性 4例、女性 4例）が若年発症型

両側性感音難聴疑い例と診断された。当科

初診時の年齢は 41〜60歳であり、平均年齢

51.4±6.0歳であった。 

 難聴の発症年齢は 12〜38歳であり、平均

発症年齢 26.4±9.0 歳であった。全例で耳

鳴を認め、1例（症例 3）でめまいを合併し

ていた。症例 3 では温度刺激検査にて両半

規管機能低下を示した。 

 当科初診時のオージオグラムを下図に示

した。 

 

 難聴の程度は、軽度 4 耳、中等度 7 耳、

高度 4 耳、重度 1 耳であった。2 例（症例

4、7）で明らかな聴力の左右差を認めた。指

定難病の要件を満たす、両側 70dB以上の難

聴例は 2例（症例 1、7）であった。 

 当科初診までに全例が自覚的に、あるい

は純音聴力検査にて聴力の悪化を認めてい

た。しかし、当科での経過観察期間は短く、

症例1：48M 症例2：60M

症例3：41F 症例4：48M

症例5：54M 症例6：58F

症例7：55F 症例8：47F
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明らかな難聴の悪化を認めたのは症例 1 の

右耳と症例 7の左耳の 2耳のみであった。 

 症例 7 は左人工内耳手術を行った。他の

6例は両補聴器を適合、あるいは装用してい

た。 

 難聴の家族歴は 3例（症例 3、4、6）に認

められ、全例常染色体顕性遺伝形式が疑わ

れた。その他の 4例は孤発例であった。 

 遺伝学的検査は 3例（症例 3、7、8）に行

ったが、現在までに明らかな原因遺伝子は

認めていない。 

 

Ｄ．考察 

 若年発症型両側性感音難聴の難病指定に

あたり、両側 70dB以上の難聴を認めること、

該当する遺伝子に病的バリアントを認める

ことが必要である。当科では、指定難病に

該当する症例は認められなかった。さらに、

遅発性発症を証明するために難聴の進行を

認める必要があるが、当院は開院後 3 年し

か経過していないこともあり、純音聴力の

悪化を認めた例は 2例であった。 

 両側 70dB 以上の難聴と病的バリアント

を認めても、40歳未満の発症と難聴の進行

を認めなければ難病指定には至らない。患

者は同一機関に継続的に受診するとは限ら

ないため、該当患者が受診した場合にはオ

ージオグラムの患者への供与と保存の指示

を行うことが望ましいと考えられた。 

 

Ｅ．結論 

 若年発症型両側性感音難聴が疑われる 8

例を検討した。難病指定に至る症例は認め

られなかった。 

 

Ｆ．研究発表 
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