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研究要旨 

若年発症型両側性感音難聴は、1 遅発性かつ若年発症である（40 歳未満の発症）、2 両側

性である、3遅発性難聴を引き起こす原因遺伝子が同定されており、既知の外的因子による

ものが除外される、の 3つの条件を満たす場合に診断される。既知の遅発性・進行性難聴を

引き起こす原因遺伝子としては、従来 ACTG1 遺伝子、CDH23 遺伝子、COCH遺伝子、KCNQ4遺

伝子、TECTA遺伝子、TMPRSS3 遺伝子、WFS1 遺伝子の 7遺伝子変異が同定されていたが、近

年 EYA4 遺伝子、MYO6 遺伝子、MYO15 遺伝子、POU4F3 遺伝子の 4 遺伝子が追加され合計 11

遺伝子変異となった。それに伴い、BML 社の「若年発症型両側性感音難聴の遺伝子解析」の

検査遺伝子も 11 遺伝子に変更された。今回、病歴、家族歴から若年発症型両側性感音難聴

を疑い遺伝子検査を行い、MYO6 c.781G>T:p.Glu261 遺伝子変異を認めた症例を報告する。 

 

Ａ．研究目的 

 現在難聴の遺伝子検査には、「先天性難聴

の遺伝子解析(Ver.2)」「若年発症型両側性

感音難聴の遺伝子解析」の 2 種類がある。

本報告の症例で認めた変異は、「先天性難聴

の遺伝子解析(Ver.2)」の検査では測定され

ない変異であった。両検査の選択の意義、

本症例で認めた変異の評価をすることを目

的として、症例の病歴、家族歴などを検討

した。 

Ｂ．研究方法 

 MYO6 c.781G>T:p.Glu261 遺伝子変異を認

めた症例の病歴、聴力、家族歴を評価した。 

（倫理面への配慮） 

遺伝子検査施行前に遺伝カウンセリング 

を行い当院遺伝子検査倫理規定に基づき十 

分な説明と同意を得た。 

Ｃ．研究結果 

症例：41歳男性 

現病歴：35歳頃から両難聴、高音の耳鳴を

自覚していた。難聴は徐々に悪化し、近医

を受診した。両側感音難聴を認め、家族歴

から遺伝性難聴が疑われたため当科を受診

した。めまいの自覚は無かった。 

家族歴：父に 30代からの難聴を認める。 

初診時所見：両側鼓膜正常、純音聴力検査
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の気導聴力閾値は右 38.8dB、左 37.5dB（4

分法）であった。 

遺 伝 子 検 査 ： MYO6 c.781G>T:pGlu261 

hetero の変異を認めた。 

Ｄ．考察 

本症例および父親に若年発症の難聴を認

めたため、遺伝性難聴を疑い、遺伝子検査

により若年発症型両側性感音難聴の原因遺

伝子として知られている MYO6 遺伝子変異

を認めた。しかしながら、本症例の変異は、

新規のバリアントのため、難聴の原因とし

て確定はされていない。患者には、父親が

同一の変異を有するか検査することで、よ

り難聴の原因の特定に近づくことを説明し

た。 

また MYO6 c.781G>T:pGlu261変異は、「先

天性難聴の遺伝子解析(Ver.2)」の検査では、

測定されない変異である。そのため「若年

発症型両側性感音難聴の遺伝子解析」検査

を施行したことで、診断が得られた。2つの

検査は、費用面で患者の負担は異なるが、

早期の診断には、適切な検査選択が重要で

あると考える。 

現時点での対応は、補聴器を勧めている。

MYO6 遺伝子変異では、難聴が悪化する可能

性があるため、定期的な聴力のフォローア

ップも勧めた。また同遺伝子変異では、め

まいを認める症例は少ないとされているが、

難聴進行例では、前庭機能低下を認めると

報告されているため、前庭機能評価も合わ

せて評価する予定である。 

Ｅ．結論 

 MYO6 c.781G>T:pGlu261 hetero の変異を

認め、難聴の原因と考えられる。今後、家族

の遺伝子検査により、原因として確定され

る可能性がある。 
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