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研究要旨
アッシャー症候群は、先天性難聴と若年期発症網膜色素変性の合併のた

め、聴覚視覚二重障害となり得る代表疾患である。当院の網膜変性症外来に

おける、本疾患の移行期における対応の実態について調査した。

Ａ．研究目的

アッシャー症候群は、先天性難聴と若年期発

症網膜色素変性の合併のため、極早期の聴覚視

覚障害と、それに続く発達期の視覚障害を特徴

とする。当院の網膜変性症外来における、本疾

患の移行期における対応の実態について調査す

るため、長期経過を観察した一例について検討

した。

Ｂ．研究方法

 当院眼科外来を受診し、アッシャー症候群に

よる視覚障害、聴覚障害が確定した二重障害患

者の受診期間中の移行期支援状況について、診

療録を後ろ向きに調査した。患者は初診時 15
歳の男児で、27 歳まで 13 年間に渡り経過観察

を行った。

(倫理面への配慮) 
患者は耳鼻咽喉科外来受診時に、遺伝学的検査

を施行する際に適切なカウンセリング、および

インフォームド・コンセントを行っている。ま

た、二重障害研究の症例登録および実態調査研

究にあたっても、研究の趣旨を十分に説明した

うえで、本人、家族より書面による同意を得て

いる。

Ｃ．研究結果  

患者は5歳時に幼稚園健診で難聴を指摘され

た。某大学病院を受診し、中等度難聴と診断さ

れた。補聴器は使用していなかった。その当時

は、見え方の異常は自覚していなかった。

11歳時に夜盲を訴えたため。近医眼科を受診

し、周辺視野の異常を指摘された。精査目的の

ため、12歳時に当院眼科初診となった。当院の

検査で、網膜視細胞変性、および全視野網膜電

図における杆体反応消失を認め、定型的網膜色

素変性と診断された。この時点では、両親の希

望により本人には病名は告げず、日常生活、学

校生活における注意のみを行った。

外来は6ヶ月ごとに通院してもらい、ロービ

ジョン外来と併診することとで、学校や日常生

活における視覚障害に対する援助を継続するこ

ととした。

高校2年時に、耳鼻科的な検査も当院で行う

ことを希望し、当院の松永医師に精査を依頼し

た。遺伝学的検査を行い、翌年、アッシャー症

候群II型であることが確定した。その際には、

両親に対して結果を報告した。

視力は良好であるものの、視野狭窄と夜盲が

進行していたため、患者に対しては、徐々に本

疾患の特徴について外来にて詳細に説明するよ

うにした（病名、遺伝性であること、徐々に進

行する疾患であることなど）。大学受験を控

え、将来的な職業の選別についても話し合った

が、本人の理解は良好であった。

大学受験は内部進学により、希望の学部に入

学することができた。引き続き、夜盲、羞明、

視野狭窄等による問題点を本人と話し合い、学

業や部活動に対して支障が無いように対策を行

った。本疾患の遺伝学的特徴を含めた詳細な説

明については、来院のたびに本人の理解を見な

がら詳しく説明を行った。本人の理解と受け入

れは、良好であった。

大学3年頃には就職相談を受け、両親ととも

に本人にとって長期的に仕事が続けられる就職

先を検討した。最終的には、障害者枠を利用し

て地方公務員に就職することができた。

就職後は、本人が一人で来院するようにな

り、その都度、仕事におけるロービジョン対応

について話し合っている。現在、中心視野残存

13



により比較的視力が良好であり、PC作業を中心

とした仕事を問題無く継続している。

Ｄ．考察

 若年時に二重障害が生じ、中学、高校、大

学、就職に至るまで、当院の眼科専門外来で一

貫して経過観察を行った症例を経験した。

 初期には両親に対してのみ詳細な病状説明を

行い、高校に進学するころから、徐々に本人に

も詳細な病態説明を行い、本人の将来設計に役

立てることが出来た。

 網膜色素変性は特異的な眼症状を伴う遺伝性

疾患であり、経過観察には眼科専門外来での専

門的な知識と経験が必要である。このため、患

者は初診時から眼科専門外来を受診し、ロービ

ジョン外来と密接な連携を取ることによって、

成人するまで同一の主治医による無理のない移

行医療を行うことができた。

Ｅ．結論

アッシャー症候群において問題無く移行期対

応を行うことができた 1 例を紹介した。 
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