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 研究要旨： 
本研究では、先天性あるいは若年発症視覚聴覚二重障害の難病患者におけ

る、疾患概念確立、臨床データ・試料の収集、医療および移行期医療支援の

向上、診療マニュアル改訂を通じて、診療を向上するためのエビデンスを創

出する。 
 
 
Ａ．研究目的 
本研究では、先天性あるいは若年発症(40歳未

満)の視覚聴覚二重障害の難病の患者における、

疾患概念確立、臨床データ・試料の収集、医療お

よび移行期医療支援の向上、診療マニュアル改

訂を通じて、診療を向上するためのエビデンス

を創出することを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 
当院眼科外来、当院遺伝診療科外来受診患者に

ついて後ろ向き調査を行い、先天性あるいは若

年性視覚聴覚二重障害の難病患者に関わる臨床

情報の整理を行い、遺伝子等についての疾患の

特徴とその概念について調査をおこなった。 
 
(倫理面への配慮) 
該当患者へは二重障害研究の実態調査研究を行

うにあたり、研究の趣旨を十分に説明したうえ

で、書面による同意を得る。 
 
Ｃ．研究結果   
2022年1月より当院眼科・遺伝診療科で遺伝性

網膜疾患として初診として受診し、遺伝学的診

断が得られた152症例の内、４症例(2.6%)が視覚

聴覚二重障害に関わる原因遺伝子であり、

USH2Aであった。4症例については、聴覚障害

の報告はなく、USH2A関連網膜症の診断であっ

た。21症例（13.2%）を占めるRPGRについては、

既報で一部聴覚障害を呈したとの報告はあった

ものの、聴覚障害の発症した症例はなかった。 
 
Ｄ．考察 
先天性あるいは若年発症の視覚聴覚二重障害は

極めて希少であるとされる。今回の調査により、

遺伝性網膜疾患を契機として受診する患者の中

で、先天性あるいは若年発症の聴覚障害を有す

る患者数が少ない事が示唆された。USH２A 関

連視覚聴覚二重障害については、早期の聴覚障

害が、初診契機と知られており、症状の発症の

順序が、初診診療科に大きく影響を与えている

事が推察される。 
 
Ｅ．結論 
眼科・遺伝診療科における遺伝性網膜疾患部門

を初診とする患者で、遺伝学的診断が得られた

152 症例について、視覚聴覚二重障害関連遺伝

子の有無、ならびに、先天性あるいは若年発症

の聴覚障害の有無についての調査を実施した。

USH２A を始めとする関連遺伝子の同定はあっ

たものの、聴覚障害を有する症例はおらず、症

状の発症の順序が、初診契機・初診診療科に大

きく影響を与えている事が明らかとなった。 
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