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【はじめに】
先天性または遅発性感音難聴の原因の約 60％程度が遺伝性難聴と報告されている。当院では 2012年よ

り難聴の遺伝学的検査を行っており、現在保険収載されている先天性難聴や若年発症型両側性感音難聴の
遺伝学的検査を一次スクリーニングとして行い、2020年 9月より信州大学医学部人工聴覚器学講座との
多施設共同研究にて二次スクリーニング以降を実施している。難聴の遺伝学的検査による原因検査は、原
因が同定されることにより聴力予後の予測、難聴に対する治療法の適切な選択、随伴症状への早期介入が
可能となることなどの利点が挙げられる。また、若年発症型両側性感音難聴は指定難病の一つであり、診
断要件に既知の遅発性・進行性難聴を引き起こす原因遺伝子が同定されていることが含まれている。今回
遺伝学的検査を施行した当科の難聴症例に対して結果を含めた現況について報告する。
【対象と方法】

2016年から 2022年の 6年間に当科にて遺伝学的検査を施行した両側難聴症例 32例を対象として遺伝
学的検査の結果について検討した。
【結果】
症例は先天性難聴が 29例で、性別は男性 15例、女性 14例、検査時年齢は 0歳から 58歳（中央値 6．5
歳）であった。若年発症型両側性感音難聴は 3例で、性別は 3例とも女性、検査時年齢は 29歳から 53歳
（中央値 38歳）であった。32例中 15例（46．9％）で遺伝子変異が同定され、原因遺伝子は GJB2が 7例、
SLC26A4が 2例、TECTAが 2例、WFS1が 2例、OTOF、ミトコンドリア遺伝子変異がそれぞれ 1例で
あった。二次スクリーニングは 5例中 2例で遺伝子変異が同定された。SLC26 A4の症例では両側前庭水
管拡大を認めたが、その他の症例では中耳・内耳奇形は明らかではなかった。
【結論】
今回の報告では、同定された難聴の遺伝子変異のうち GJB2が最多で難聴の遺伝学的検査の診断率は

46．9％であり、宇佐美らの報告と同等であった。遺伝学的検査により難聴の原因遺伝子を同定できた症
例は、人工内耳の適応判断や病態理解に有効であった。
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