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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を有する難病患者および家族に対

する医療と支援に関して、難聴や視覚障害の遺伝学的診断に至っていない患

者への遺伝学的解析によるアプローチ、発端者およびご家族に対する遺伝カ

ウンセリングの役割について自験例であるAlport症候群の経過ふまえて考察

した。多科・多職種支援として遺伝カウンセリングは、視覚聴覚二重障害を

有する難病患者の遺伝学的診断の過程で重要な役割を担うことができた。 
 
Ａ．研究目的 
先天性の視覚聴覚二重障害を有する患者の多

くは背景として遺伝性疾患を有しており、家系

内に同症状を有する血縁者が存在することも少

なくない。遺伝学的な原因同定に至っていない

患者・家族に対する診断および支援の一環とし

て、多科・多職種による遺伝学的診断と遺伝カ

ウンセリング（genetic counseling:GC）の役割

について、自験例の経過を報告・考察する。 
 
 

Ｂ．研究方法 
 大阪公立大学医学部附属病院ゲノム診療科で

診療を行った視覚聴覚二重障害を合併する可能

性のある遺伝性疾患として、Alport 症候群（AS）
が疑われる家系において遺伝学的診断の試みと、

その過程における GC について患者、家族への

支援という側面から検討した。 
(倫理面への配慮)遺伝学的解析に関しては所属

施設の倫理委員会に承認の上、患者・家族に説

明と同意の上、施行した。 
 
 
Ｃ．研究結果   
 発端者は20代男性。幼児期以降血尿を指摘さ

れていたが、通院は中断していた。社会人にな

りX-2年に健診で尿蛋白と潜血を指摘され当院

紹介受診となった。X年腎生検で光学顕微鏡的に

硬化糸球体と間質の泡沫細胞を、電子顕微鏡的

に基底膜の肥厚と菲薄化と網目状化を認めた。

発端者および血縁者に対するGCを重ねた後、同

意を得て遺伝学的解析を施行。発端者と母と姉

にX連鎖性AS（XLAS）の原因であるCOL4A5と

常染色体性ASの原因遺伝子であるCOL4A4を発

端者と父、姉に、ともに新規のミスセンスバリ

アントを同定した。 
 
 
Ｄ．考察 

XLAS 男性は遺伝型と表現型に強い相関を認

め、若年で末期腎不全へと進行する例がある。

自験例ではdigenicに新規バリアントが検出され

病原性評価、症状との関連把握に時間を要した。

Digenic inheritance であり病態との関連について

結論が得られてない部分もある複雑な内容とな

る情報提供を含む GC となったが、4 回におよん

だ GC では常に家族全員が来談された。途中、

母は発端者と姉の予後に不安を吐露する場面も

見られたが認定遺伝カウンセラーが繰り返し傾

聴した。最後には家族の前向きな発言もみられ

るようになり、疾患受容が進んだように見受け

られた。 
 
 

Ｅ．結論 
自験例では AS 発症に関連する 2 種の新規バ

リアントの同定に至った。発端者を含めた家系

内のバリアント保持者に対する疾患の包括的理

解と受容に GC が重要な役割を果たした。 
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