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研究要旨
難聴遺伝学的検査により視覚聴覚二重障害を呈する Usher 症候群 Type2

の原因遺伝子である USH2A 遺伝子にバリアントが検出された難聴症例 5
例を対象として、「移行期医療支援手順書」の有用性と課題を検討した。

10 代前半の症例への移行期医療支援の課題を、耳鼻咽喉科医、眼科医、

遺伝科医、遺伝カウンセラー、チャイルドライフスペシャリスト（CLS）に

よる検討の結果、進行する可能性のある症例への医療的支援および精神的支

援は一律に決めることは難しく大きな課題であるが、診療の手引きおよび手

順書への追加記載を検討する必要性があると考えられた。

Ａ．研究目的

若年性視覚二重障害を呈する疾患の1つであ

るUsher症候群例における、移行期医療支援に

ついて検討した。Usher症候群Type2は先天性

難聴を呈するが、視覚障害が出現するのは思春

期前後である。近年は難聴に対する遺伝学的検

査により、視覚障害のない例でUsher症候群の

原因遺伝子が検出され、将来的に視覚聴覚二重

障害を発症する可能性が高いことが判明する例

がある。本研究では、「視覚聴覚二重障害移行

期医療支援手順書」を作成したが、このような

例は対象となっていない。

先天性難聴を呈し、その後網膜色素変性症を

伴い失明に至る可能性のあるUsher症候群の原

因遺伝子が検出された例における、移行期医療

支援の課題を検討した。

Ｂ．研究方法

難聴遺伝学的検査により Usher 症候群

Type2 の原因遺伝子である USH2A 遺伝子にバ

リアントが検出された難聴症例 5 例を対象とし

て、「手順書」の有用性と課題を検討した。

特に、10 歳代の症例への移行期医療支援の

課題を、耳鼻咽喉科医、眼科医、遺伝科医、遺

伝カウンセラー、チャイルドライフスペシャリ

スト（CLS）で検討した。

(倫理面への配慮) 
 倫理委員会での承認を得て実施している。特

に、対象症例について集積した情報について

は、個人が特定できないような形で使用・保

存し、情報の漏洩を起こさぬよう厳重に管理

した。 

Ｃ．研究結果  

USH2A遺伝子バリアントが検出され、

Usher症候群と診断した症例のうち4例は、現

在12歳以下であり、移行期医療支援には該当し

ていなかった。1例は10代前半であり、移行期

医療支援手順書では準備段階の時期であった。

移行期医療支援には病気や検査の説明を本人に

することによりスタートするが、10代前半の難

聴児に対して遺伝学的検査結果の説明、眼科受

診の時期および必要性の説明などの説明を行う

ことは困難であり、移行期医療の支援は実施で

きなかった。保護者も眼科検査を受けさせるこ

とを希望しなかった。今後発症する可能性のあ

る網膜色素変性症の診断のためにどのように眼

科受診を進めるかを、耳鼻咽喉科医、眼科医、

遺伝科医、遺伝カウンセラー、CLSで協議した

が、結論には至らなかった。

Ｄ．考察

 若年性視覚聴覚二重障害の中でも、遅発性に

視覚障害あるいは聴覚障害が発生する疾患ある

いは進行する疾患における移行期医療支援の難

しさが明らかとなった。Usher 症候群は発達障

害を伴わないことが多い。遺伝学的検査結果

は、説明内容を理解できる年齢に達してから実

施すべきと考えられたが、その一方で、視覚障
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害が顕著になる前に眼科的検査も必要である。

移行期医療支援において、病気や検査について

説明をしておくこととは重要であり、本来であ

れば検査の必要性を説明せずに眼科的検査を実

施することは避けたい。しかし、十分な理解力

がない小児にいたずらに不安を募らせる説明は

すべきではないと考えた。どの段階で、何を、

誰が、どのように説明していくべきかを、遺伝

カウンセラーや CLS の協力のもと、耳鼻咽喉

科医、眼科医、遺伝科医で検討していくことが

必要である。

Ｅ．結論

 若年性視覚聴覚二重障害例に対する医療およ

び移行期医療支援において、視覚障害や聴覚障

害が進行する例に対する支援は、現状の手順書

だけでは難しいことが判明した。進行する可能

性のある症例への医療的支援および精神的支援

は大きな課題であり、一律に決めることは難し

い。しかし、難病であり症例数も少ない疾患で

あるため遭遇する医師や医療関係者は少なく、

診療の手引きおよび手順書への追加記載を検討

する必要性があると考えられた。
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