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令和４年度厚生労働科学研究費補助金 

難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

 

分担研究報告タイトル：鰓耳腎症候群 

 

 

研究分担者 石倉 健司（北里大学医学部小児科学） 

研究協力者 稲葉 彩（横浜市立大学付属市民総合医療センター 小児総合医療センター） 

研究協力者 奥田 雄介（北里大学医学部小児科学） 

研究協力者 金子 徹治（東京都立小児総合医療センター） 

 

研究要旨 

本研究班（宇佐美班）ならびに小児腎領域の希少・難治性疾患群の診療・研究体制の発展」

（石倉班）が連携し，鰓耳腎症候群の実態解明と診療水準の向上を目的として研究を進め

る．2017 年から行っている全国 297 施設の小児腎領域の難病調査から，鰓耳腎症候群 63人

の患者情報を用いて小児領域における鰓耳腎症候群の診療の実態を解析した．発見年齢は

乳児期が最も多く，先天性疾患として出生時の丁寧な全身診察が必要である事が示唆され

た．あわせて本疾患の診断に関する普及啓発が必要である．とくに発見契機が小児科領域か

らの報告であっても腎臓のみならず鰓弓や耳介の奇形，難聴と多様である事が示された．一

方で，腎予後に関しても末期腎不全への進行があり，早期発見のうえ小児慢性腎臓病の保存

的治療，また，様々な合併症，とくに低身長など小児固有で重篤な合併症に対する適切な介

入が求められる．鰓耳腎症候群は多領域にわたる障害が認められる先天性疾患であり，各科

における普及啓発と複数科の連携による疾患管理の向上が求められる． 

 

Ａ．研究目的 

  

鰓耳腎症候群の全国医療水準の向上を目的

として，全国から症例登録を行い，鰓耳腎

症候群の実態を解明する．また本研究班（宇

佐美班）は耳鼻科医を主体とした研究であ

り，小児科医を主体とした研究班である「小

児腎領域の希少・難治性疾患群の診療・研

究体制の発展」（石倉班）の疫学調査データ

を解析し，双方が診療する患者の差異を明

らかにし，最終的に疾患の全体像を明らか

にする．またこれらのデータをもとに，鰓

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． 
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Ｂ．研究方法 

 「小児腎領域の希少・難治性疾患群の診

療・研究体制の発展」（石倉班）が行ってい

る調査研究の中で，鰓耳腎症候群に関して

得られた情報を解析した．2017 年から行っ

ている小児腎領域の難病調査に協力する

297 施設に対して，図 1 の調査票を配布し

た調査であった．  

図 1 症例調査票 

 

 

 

（倫理面への配慮） 

研究計画に関して北里大学医学部・病院倫

理委員会（観察・疫学）の承認を得た上で研

究を実施した．さらに，研究実施にあたっ

ては⼈を対象とする⽣命科学・医学系研究

に関する倫理指針に関する倫理指針を遵守

した． 

 

Ｃ．研究結果 

 2021 年度までに情報を収集出来た 63 人

の鰓耳腎症候群患者について解析した．表

1 に患者背景（年齢性別）の分布を示す． 

 

 

 

表 1 患者背景（発見時年齢と性別） 

 

 

さらに，腎機能に着目し発見時の腎機能の

分布を表 2 に示す．腎機能障害の報告は 18

人（27％）であった．多くは CKD ステージ

1，2 であったが，発見時すでに CKDが進行

した例も認められた． 

 

表 2 発見時の腎機能の分布 

 

 

ついで，発見契機を表 3 に示す．幅広い発

見契機が示された．その中で，先天性疾患

としてとくに出生時の診察や検査での発見

が多かった． 

 

 

 

発見時の年齢区分 男 女 合計

0-1歳未満 14 18 32

1-4歳未満 3 5 8

4-7歳未満 2 5 7

7-15歳未満 6 2 8

15-18歳未満 2 0 2

確認中 2 4 6

合計 29 34 63

発見時のCKDステージ 男 女 合計

stage1, GFR90以上 2 2 4

stage2, GFR90未満 5 3 8

stage3, GFR60未満 1 1 2

stage4, GFR30未満 1 0 1

確認中 20 28 48

合計 29 34 63
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表 3 発見契機 

 

 

表 4 に発見時の腎外症状を示す．鰓弓と耳

介の奇形，難聴が多く，診断基準と合致し

たものであった． 

 

表 4 発見時の腎外症状 

 

 

本疾患は，指定難病および小児慢性特定疾

病であり，医療費助成の実際を示す． 

 

表 5 医療費助成 

（小児慢性特定疾病と指定難病） 

 

 

最後に腎予後（腎代替療法の実施状況）を

表 6 に示す． 

 

表 6 予後（腎代替療法の実施状況） 

 

 

Ｄ．考察 

小児領域における，鰓耳腎症候群の診療

の実態を解析した．発見年齢は乳児期が最

も多く，先天性疾患として出生時の丁寧な

全身診察が必要である事が示された．あわ

せて本疾患の診断に関する普及啓発が必要

である．とくに発見契機が小児科領域から

の報告であっても腎臓のみならず鰓弓，耳

介奇形や難聴と多様である事が示された．

下に 2021 年度に当研究班（宇佐美班）で収

集した 87 人の鰓耳腎症候群患者の難聴の

程度を示す（図 2）．やはり小児科で診療さ

れている患者と比較して，難聴の頻度が高

い．しかし軽度難聴は小児科では見逃され

ている可能性もあり，さらに解析が必要で

ある． 

 

 

鰓耳腎症候群の発見契機 N  (% )

胎児期・羊水過少・発育不全 9 (14.3)

出生時 9 (14.3)

乳幼児健診 4 (6.3)

3歳児検尿 1 (1.6)

学校検尿 5 (7.9)

家族内検索 5 (7.9)

頚部・ 喘鳴・喘息 2 (3.2)

耳 3 (4.8)

難聴 4 (6.3)

腎 1 (1.6)

偶発の尿検査異常・血尿・尿路感染症・膀胱炎 5 (7.9)

低身長・体重増加不良 6 (9.5)

その他，感冒，哺乳力，長期リハビリ 3 (4.8)

確認中 6 (9.5)

合計 63 (100.0)

発見時の主たる腎外合併症 N  (% )

鰓・頚部 9 (14.3)

喘鳴・気胸・呼吸障害 3 (4.8)

耳・顔・眼瞼下垂 23 (36.5)

難聴，前庭水管 14 (22.2)

腎，羊水，血圧 2 (3.2)

心臓 2 (3.2)

成長・発達 6 (9.5)

腎外合併症の記載無し 4 (6.3)

合計 63 (100.0)

本疾患名での医療費助成あり

（報告された63症例中）
N  (% )

小児慢性特定疾病 10 (15.9)

指定難病 2 (3.2)

初回腎代替療法実施

（報告された63症例中）
N  (% )

腹膜透析 10 (15.9)

血液透析 0 (0.0)

腎移植 8 (12.7)
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図 2 難聴の程度 

 

 

一方で，腎予後に関しても末期腎不全へ

の進行があり，早期発見のうえ小児慢性腎

臓病の保存的治療とともに，様々な合併症，

とくに低身長など小児固有で重篤な合併症

に対する適切な介入が求められる．腎合併

症に関しては，当研究班（宇佐美班）の解析

結果では，一部の患者にとどまっているが，

両側の病変であることが特徴である（図 3）．

これは腎機能障害を起点として検査が行わ

れることを反映していると考えられ，片側

病変の実際の頻度はより高いと考えられる． 

 

図 3 腎病変 

 

 

本疾患は指定難病かつ小児慢性特定疾病

であるが，実際に助成をうけている患者は

少数であった．この点についても普及啓発

が必要である． 

 

Ｅ．結論 

 小児領域における，鰓耳腎症候群の診療

の実態を解析した．多領域にわたる障害が

認められる先天性疾患であり，普及啓発と

小児科，耳鼻科，腎臓内科など複数科の連

携による疾患管理の向上が求められる． 

 

Ｆ．研究発表 

 1.  論文発表 
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5. 石倉健司：特別講演「小児特発性ネフロ

ーゼ症候群の臨床-本邦のデータをも
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Pediatrics, Endocrinology and 

Metabolism, Multidisciplinary 

Conference,2022 年 6月 8日,web 

9. 石倉健司：特別講演「小児特発性ネフロ

ーゼ症候群の臨床-本邦のデータをも

とに-」愛媛県小児科医会,2022.10.2 

愛媛 

10. 石倉健司：教育講演「腎領域の指定難病

と小児慢性特定疾病」第 52 回日本腎臓

学会東部学術大会、2022.10.22 東京 

11. 石倉健司：特別講演「腎領域の指定難病

と小児慢性特定疾病」小児慢性腎臓病

（小児 CKD）−コホート研究で見えてき

た実態−」愛知県医師会学校健診懇談会 

2023.1.14 愛知 

12. 石倉健司：特別講演「小児の腎疾患：指

定難病と小児慢性特定疾病」神奈川腎

炎研究会 2023.2.12 神奈川 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む。） 

 なし 


