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研究要旨
 先天性および若年性の視覚聴覚二重障害患者のゲノム情報を含む臨床情報

を集積し、本障害の原因となる疾病群の分布とその自然歴、病因疾患別の年

齢に応じた診療とその結果についての検証と評価を行い、自然歴や予後因子

を解明し、将来的に新しい治療法の開発や確立に貢献する。

Ａ．研究目的

先天性および若年性の視覚聴覚二重障害患者

の臨床情報を集積し、持続的・長期的に評価項

目の検討を行うことで、自然歴や予後因子を解

明し、将来的に新しい治療法の開発や確立に貢

献する。

Ｂ．研究方法

臨床情報とゲノム情報を共有し、本障害の原

因となる疾病群の分布とその自然歴、病因疾患

別の年齢に応じた診療とその結果についての検

証と評価を行う。

(倫理面への配慮) 

Ｃ．研究結果  

移行期医療支援手順書の作成に貢献した。

Ｄ．考察

 本研究で対象としている患者は小児期もしく

は若年期から成人期・老年期に至るまで自分の

疾患と向き合っていかなければならない。小児

期から成人期にかけての移行期医療に光を当て

た重要な研究結果と考えられる。

Ｅ．結論

 本研究で作成された移行期医療支援手順書が

広く使用されることで視聴覚二重障害を有する

患者の QOL の向上が大いに期待できる。 

Ｆ．研究発表

1. 論文発表
該当なし

2. 学会発表
第48回日本小児眼科学会総会で、本研究に参
加すること判明した希少疾患であるアルスト
レム症候群の症例について報告する予定であ
る。

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

該当なし
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