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研究要旨 

若年発症型両側性感音難聴は 40歳未満で発症する両側性感音難聴である。原因不明の特

発性両側性感音難聴の中で遺伝子（ACTG1、CDH23、COCH、KCNQ4、TECTA、TMPRSS3、WFS1 遺

伝子）の関与が明らかになった症例と規定される。難聴が進行し結果として両側重度難聴と

なる場合も多く、社会生活や日常生活に支障を来す疾患である。アッシャー症候群は難聴に

網膜色素変性症を伴い、視覚聴覚二重障害を呈する疾患である。タイプ 1、タイプ 2、タイ

プ 3 の 3種類に分類されており、それぞれの原因遺伝子として 9 種類（MYO7A、USH1C、CDH23、

PCDH15、USH1G、USH2A、GPR98、DFNB31、CLRN1）が報告されている。遅発性内リンパ水腫は、

陳旧性高度感音難聴の遅発性続発症として内耳に内リンパ水腫が生じ、めまい発作を反復

する内耳性めまい疾患である。片耳又は両耳の高度感音難聴が先行し、数年から数十年の後

にめまい発作を反復するが、難聴は変動しない。重症例では強いめまい症状のため日常生活

が困難となることもある。鰓耳腎症候群は頸瘻・耳瘻孔・外耳奇形などの鰓原性奇形、様々

なタイプの難聴、腎尿路奇形を 3主徴とし常染色体優性遺伝形式をとる症候群である。現在

でも約半数で原因遺伝子が不明である。ワーデンブルグ症候群は先天性の感音難聴、虹彩の

色素異常、前頭部白髪、眉毛の合流などを特徴とした常染色体優性遺伝形式をとる症候群で

ある。原因遺伝子として 6種類（PAX3、SOX10、MITF、EDNRB、EDN3、SNAI2）が報告されて

おり、症状や遺伝学的な特徴から 4つの型に分類されている。いずれの疾患においても、病

態の解明、原因遺伝子のさらなる同定、治療法の開発が必要であり研究の加速が期待されて

いる。 

 

 



 

 113 

Ａ．研究目的 

 当施設における若年発症型両側性感音難

聴、アッシャー症候群、遅発性内リンパ水

腫、鰓耳腎症候群症、ワーデンブルグ症候

群例のレジストリ登録症例につき詳細を検

討する。 

 

Ｂ．研究方法 

 当科受診歴のある難聴症例の中で若年発

症型両側性感音難聴、アッシャー症候群、

遅発性内リンパ水腫症、鰓耳腎症候群、ワ

ーデンブルグ症候群例および疑い例を抽出

し、経過および聴力歴を検討する。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は名古屋大学医学部生命倫理審査委

員会の承認を得て、その方針のもとに行っ

た。（承認番号：2014-0187、2017-0217） 

 

Ｃ．研究結果 

①若年発症型両側性感音難聴 

11 例中、未補聴例が 36.4％、補聴器装用

例が 27.3％、人工内耳例が 36.4％であった。 

（代表例） 症例 44歳 男性 

現病歴：3歳時に両側の軽度難聴を指摘され

ていた。難聴は徐々に悪化し 41歳時に当院

を紹介受診された。当院受診時には両側

40dB 程度（4 分法）の高温漸傾型の聴力型

であった。画像検査では明らかな中内耳異

常は認めず、明らかな難聴家族歴は認めな

かった。難聴遺伝子検査の希望は無く実施

していない。 

 

②アッシャー症候群 

5 例中、未補聴例が 40.0％、補聴器装用

例が 40.0％、人工内耳例が 20.0％であった。 

（代表例） 

症例 20歳 女性 タイプ 1 の疑い 

現病歴：（聴力の経過）10ヶ月時に鈴の音に

反応しないエピソードあり。3歳時に ABR に

て難聴の診断を受け補聴器装用開始。その

後徐々に聴力悪化し、現在は両側 70dB程度

（4分法）の聴力レベルである。先天性難聴

に対する遺伝子検査では異常を認めなかっ

た。 

（視力の経過）幼稚園時、夜間見えづらい

症状あり。小学 2 年時にボールをキャッチ

できないエピソードにて受診し、網膜色素

変性症の診断を受ける。中学 1 年時、視覚

障害にて身体障害者 2 級を申請。網膜色素

変性症の家族歴あり。 

 

③遅発性内リンパ水腫 

16 例中、未補聴例が 75.0％、補聴器装用

例が 25.0％、人工内耳例は認めなかった。 

（代表例） 

 症例 19歳 女性 

現病歴：11歳時にムンプスにて左耳聴力を

失聴。18歳になり聴力変動を呈さない回転

性めまい発作が頻発するようになり当院を

紹介受診。右耳聴力は正常、左方向への自

発性眼振を呈していた。造影 MRI にて内リ

ンパ水腫評価を行ったところ、右耳には水

腫は認めなかったが、左耳では前庭・蝸牛

に著明な内リンパ水腫を認めた。エアーカ

ロリックテストでは半規管麻痺所見は認め
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なかったが、cVEMPでは左側の低下傾向を認

めた。以上を総合し、左遅発性内リンパ水

腫と診断した。 

 

④鰓耳腎症候群 

 5 例中、未補聴例が 20.0％、補聴器装用

例が 80.0％、人工内耳例は認めなかった。 

（代表例） 

 症例 18歳 女性 

現病歴：母親、妹 2 人に鰓耳腎症候群症候

群の家族歴あり。排膿を繰り返すため幼少

期に耳瘻孔手術、頸部瘻孔手術を実施。言

語発達の遅滞傾向も認めるため 3 歳時に小

児難聴児専門施設を初診し聴覚管理を受け

ておられた。後に当院を紹介受診。右耳は

40dB 程度（4 分法）の混合性難聴、左耳は

70dB 程度（4 分法）の伝音成分主体の混合

性難聴を呈しており、CTでは両耳共に内耳

道嚢状拡張、蝸牛神経管拡張、蝸牛軸低形

成、蝸牛回転発育不全、ツチ骨・キヌタ骨の

形成不全および等を認めた。補聴器装用を

開始し経過観察を行っている。 

 

⑤ワーデンブルグ症候群 

 10例中、未補聴例が 20.0％、補聴器装用

例は認めず、人工内耳例が80.0％であった。 

（代表例） 

 症例 1歳 男性 

父親は先天性高度難聴と右青色虹彩、母親

は先天性高度難聴の家族歴あり。本児にも

両側 100dB以上の先天性難聴、右青色虹彩、

毛髪色素異常を認め、気管支軟化症を併発

し CPAP使用していた。ワーデンブルグ症候

群を疑い遺伝子検査を行ったところ MITF

遺伝子に変異を認め確定診断を行った。CT・

MRI では中内耳に明らかな異常所見は認め

なかった。1 歳 1 ヶ月時に両側人工内耳植

込術を実施。聴覚療育を併用し言語訓練を

実施している。 

 

Ｄ．考察 

 若年発症型両側性感音難聴登録例の難聴

の程度は中等度から重度までと幅広く、進

行速度も様々であった。診断には遺伝子検

査が必須であるため、当院でも積極的に遺

伝子検査を提案しているが、検査を希望さ

れない患者さんも多く、疑い例としての登

録が増える結果となった。難聴が進行する

まで医療機関を受診されない例が散見され、

本疾患啓蒙の必要性を感じた。レジストリ

登録のデータを活用することにより、若年

発症型両側性感音難聴発症に関わる新たな

遺伝子が同定や、進行に関与するリスクフ

ァクターの解析などが期待されている。 

アッシャー症候群は視覚障害を伴うため、

聴覚に対する対応がより積極的に行われて

いる印象であった。網膜色素変性症の患者

に感音難聴を認めた場合、アッシャー症候

群（タイプ 3）と診断すべきか、網膜色素変

性症に既知の感音難聴が合併したものと診

断すべきか苦慮することが多い。既知のア

ッシャー症候群（タイプ 3）遺伝子は少なく、

遺伝子検索を行っても解決しないことが多

い。レジストリ登録データの活用によりア

ッシャー症候群（タイプ 3）の原因遺伝子が

新規に同定されることが期待される。 
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当院では内リンパ水腫に対する造影 MRI

を用いた評価を続けている。今回登録を行

った全ての症例において造影を用いた内リ

ンパ水腫評価を行っており、全例にて内リ

ンパ水腫の存在を確認している。良聴耳の

おかげで補聴を必要としない例を多く認め

る結果であった。一側性の高度難聴を呈し

てから、めまい所見を呈するまでに 20年以

上経過している例も多く存在した。レジス

トリ登録により、めまい症状発症に関わる

因子の同定などが期待される。 

鰓耳腎症候群は常染色体優性遺伝形式を

とるため家族内発症が多い。当院にて登録

を行った症例も家族歴を有していることが

多く比較的容易に診断が行えた。診断基準

に難聴項目が含まれていることもあり、補

聴が必要な聴力レベルの症例が占める割合

が高い結果であった。家族歴が無い症例で

は確定診断に難渋する症例もある。外耳奇

形に耳瘻孔を伴う症例などでは、本疾患の

可能性を考え対応が必要となる。また、予

後に大きく関わるのは腎障害であるため腎

臓内科との連携が欠かせない。 

ワーデンブルグ症候群は先天性の感音難

聴と共に、虹彩の色素異常や前頭部白髪な

ど特徴的な所見を呈する上、常染色体優性

遺伝形式をとるため家族内発症も多い事も

あり比較的診断が行いやすい。当院にて登

録を行った症例は先天性の高度難聴により

人工内耳適応となった症例が多く存在した。

全国的にレジストリ登録例が少ない中、当

院を含めた東海地方からの登録数が多く、

関連遺伝子の地域差が示唆された。 

Ｅ．結論 

 若年発症型両側性感音難聴 11 例、アッシ

ャー症候群の 5例、遅発性内リンパ水腫 16

例、鰓耳腎症候群 5 例、ワーデンブルグ症

候群 10例について報告した。本レジストリ

登録により、疫学的な見地からの解析や将

来的には病態の解明、治療法の開発などに

役立つデータが得られると考える。 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む。） 

 1. 特許取得 

なし 

 2. 実用新案登録 

なし 

 3.その他 

なし

 

 


