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研究要旨
人工内耳手術を行なった Usher 症候群 Tyoe1 の 4 例の医療および移行期医

療支援に関する報告を行う。４症例中３症例で、視覚症状出現前に遺伝子検

査にて Usher 症候群 Type１と診断された。診断により、両側人工内耳手術

の選択や、眼科受診のきっかけとなり、将来を見据えた医療教育体制を構築

することができた。

Ａ．研究目的

人工内耳手術を行なったUsher症候群5例の医

療および移行期医療支援に関する報告を行う。

Ｂ．研究方法

症例報告研究。

Ｃ．研究結果  

症例１：両側先天性重度難聴にて、2歳7ヶ月時

に右人工内耳手術を実施された。2歳11ヶ月時

に遺伝子検査にて、PCDH15複合ヘテロ接合変

異を認め、Usher症候群Type１と診断された。

3歳半で眼科精査を受けた。より音声言語を活

用する療育施設に転療し、4歳時に左人工内耳

手術も受けた。現在公立聾学校小学部2年にな

るが、羞明の症状が少しある程度で、夜盲症状

は認めていない。

症例２：両側先天性重度難聴にて、2歳1ヶ月時

に右人工内耳手術を実施された。3歳9ヶ月時に

MYO7A複合ヘテロ変異を認め、Usher症候群

Type１と診断された。眼科精査で、軽い網膜

色素変性症の所見が認められた。4歳5ヶ月時に

左人工内耳手術を実施された。夜盲、羞明症状

の進行を認めるが、良好な音声言語を獲得し現

在通常小学校に通っている。

症例３：両側先天性高度難聴にて補聴器装用し

ていたが、難聴が進行したため、3歳8ヶ月右人

工内耳手術を実施された。4歳5ヶ月時に弱視と

視野欠損を指摘され、眼科精査でUsher症候群

と診断された。遺伝子検査にてPCDH15遺伝子

変異を認めた。5歳1ヶ月時に左人工内耳手術を

実施した。良好な音声言語を獲得し、通常小学

校に通っている。

症例４：両側先天性重度難聴にて1歳3ヶ月時に

両側人工内耳手術を実施された。2歳2ヶ月時に

MYO7A遺伝子複合ヘテロ接合変異を認め、

Usher症候群Type１と診断された。運動面の発

達はゆっくりである。公立聾学校幼稚部に通っ

ている。夜盲症状は明らかでないが、遠視乱視

の矯正眼鏡を装用している。

Ｄ．考察

４症例中３症例で、視覚症状出現前に遺伝子検

査にて Usher 症候群 Type１と診断された。診

断により、両側人工内耳手術の選択や、眼科受

診のきっかけとなり、将来を見据えた医療教育

体制を構築することができた。

Ｅ．結論

遺伝子検査は、Usher 症候群の早期診断に有用

であり、早期診断により適切な医療教育体制を

構築できる。
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Kimitaka Kaga Japanese Monosyllabic 
Errors with HA and CI AG Bell Listening 
and Spoken Language Symposium 29th 
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会・学術講演会 2022年11月25日 京都 
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hearing: a surface-based morphometry 
study IFOS DUBAI ENT WORLD 
CONGRESS 17-21 January 2023 Dubai, 
United Arab Emirates 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況
1. 特許取得
該当なし
2. 実用新案登録
該当なし
3. その他
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