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研究要旨 

当科で診療を行い、アッシャー症候群と診断された症例を報告する。アッシャー症候群は

聴覚と視覚がともに障害され日常生活の QOL 確保に聴覚の果たす役割が大きいため、難聴

単独障害の場合よりは積極的な人工内耳手術適応検討が必要である。中等度難聴例でも今

後の聴力経過次第では人工内耳適応となる可能性があり、長期的なフォローアップが必要

である。。 

 

研究目的 

 本研究は、当科におけるアッシャー症候

群の臨床像を検討し、これらの疾患の適切

な診断、治療に資することを目的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

 眼科（神戸アイセンター病院）で網膜色

素変性症と診断され、書面による同意を得

て行った網膜変性の遺伝子検査の結果、ア

ッシャー症候群と診断された症例、および

既知の原因遺伝子の変異は同定されていな

いが、網膜色素変性症と両側性感音難聴、

めまいなどの耳症状を有し、臨床的にアッ

シャー症候群と診断した症例を対象とした。

近年で該当する患者は 18 例であったが、そ

のうち 2022 年新たに当科を受診された 2

症例を報告する。 

（倫理面への配慮） 

当施設で行っている難聴遺伝子検査は、

その意義、個人情報の保護、同意の撤回が

随時可能であること、等について十分な説

明と同意を得たうえで行われている。特に、

その結果の学問的検討、公表についても、

個人が特定されないよう配慮したうえで認

める旨、個々の患者、未成年の場合にはそ

の保護者から書面による同意を得ている。 

 

Ｃ．研究結果 

 ＜アッシャー症候群＞ 

 2 症例を報告する。 
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症例 1： 46歳女性。生来の高度難聴あり。 

補聴器装用していた時期もあったが言葉

の判別はできず、発語も無い。受診時の純

音聴力検査は両側スケールアウトで語音弁

別検査も両側 100dB 0％であった。DPOAE検

査でも両側反応無く、カロリックテストで

は両側無反応であった。網膜色素変性症も

重症で、右視力が 0.01、左光覚弁であり、

手話通訳が必要だが、右眼の前でかろうじ

て判別が可能な状態であり、常に介助者が

必要。弟はろうだが、視力は問題ない。それ

以外の家族歴は無い。遺伝子検査は実施す

るも原因となるような異常は指摘されなか

った。CT 検査、MRI 検査でも明らかな奇形

は無い。 

症例 2： 37 歳女性。高音域の難聴を 20

代後半から自覚、同時期に夜盲も自覚され

37歳時に両側網膜色素変性症と診断された。 

当院受診時の純音聴力検査は右 27.5dB 左

26.3ｄB であった。語音弁別検査では右 70

ｄB 95％、左 60dB 90%であった。DPOAE検

査では両側ともに 2KHz 以上の反応が不良

であった。遺伝子検査は現時点では希望さ

れず実施していない。CT 検査、MRI 検査で

は明らかな奇形は無い。 

 

Ｄ．考察 

アッシャー症候群では聴覚と視覚がとも

に障害され日常生活の QOL 確保に聴覚の果

たす役割が大きいため、難聴単独障害の場

合よりは積極的な人工内耳手術適応検討が

必要である。今回の検討では症例 1 におい

ては幼少期に重度難聴と診断されながらも、

46 年前であり、人工内耳手術が実施できな

かったために、現在 QOL に大きな支障を来

しているものと考えられた。経過からタイ

プ 1 であることが予想される。 

症例 2 は高音障害型難聴を呈しておりタイ

プ 2 であることが想定される。現在は補聴

器も不要と考えられるが今後の聴力経過次

第では補聴器装用や人工内耳の適応もでて

くる可能性があるため長期的なフォローア

ップは必要と考える。また、視覚・視野障害

が悪化する可能性も念頭に引き続き眼科と

連携していく必要がある。 

  

 

Ｅ．結論 

当科で 2022 年に診療を行ったアッシャ

ー症候群に関してその症例報告を行った。  

重度難聴かつ重度の網膜症により QOL が

著しく障害される例もあり、適切なタイミ

ングでの治療介入が必要と考えられる。現

時点で聴覚障害の程度が重くなくとも今後

の経過で悪化する可能性があり補聴器装用

や人工内耳手術の適応時期を適切に判断す

る必要がある。また視覚・視野障害に関し

ても眼科と連携していく必要がある。 
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