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コミュニケーションができない

音からの情報が得られない （環境音、テレビなど）

仕事が続けられない

孤立する

成人の難聴で生じる問題

勤労年齢

老後



言葉を習得できない

十分な教育が受けられない

社会に参加できない

小児の難聴で生じる問題



新生児聴覚スクリーニング



代表的な聴覚検査

純音聴力検査

オージオグラム

・低音(125Hz)から高音(8kHz)まで
聞こえる音の大きさを調べる

・音が聞こえた時にボタンを押す



加齢と難聴



小児難聴 （約1 人/ 500人）

およそ1％



若年成人までに難聴発症

およそ5%

ミトコンドリア遺伝の難聴



ミトコンドリア遺伝について

難聴になりやすい体質



難聴になる人

難聴になりやすい人

ミトコンドリア遺伝について
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ミトコンドリア病難聴の障害部位

感音難聴伝音難聴

→薬や手術が有効 →根本的治療がない

ミトコンドリア病難聴



有毛細胞の障害



典型例： 小学生～成人の進行性難聴

MTRNR1遺伝子変異

26歳男性、中学生から難聴46歳男性、中学生から難聴

MTTL1遺伝子変異



MTRNR1遺伝子変異の特徴

進行性の場合が多い

高い音の聴力の障害が大きい

早期発症の場合は高度難聴となりやすい

アミノグリコシド系抗生剤で難聴発症、著しい悪化

難聴



MTTL1遺伝子変異の難聴の特徴

小児期以後の診断が多い

進行性の場合が多い

高い音の聴力の障害がやや大きい

健診

生活習慣

痙攣、一過性意識障害、視力障害、
一過性運動麻痺、頭痛、嘔吐発作、小脳失調、眼瞼下垂

筋力低下

心筋症

筋緊張亢進

腎障害

心伝導障害

糖尿病

肝障害

末梢感覚神経障害

難聴

随伴症状の可能性



難聴の遺伝子検査

保険検査

研究検査

（19遺伝子154変異） 1ヶ月

（NGSパネル検査） 3ヶ月

ミトコンドリアDNA変異4種類

m.1555A>G (MT-RNR1)
m.3243A>G (MT-TL1)
m.7445A>G (MT-TS1)
m.8296A>G (MT-TK)

検査料金 3880点

カウンセリング料金 1000点

研究検査（全エクソーム検査 / 全ゲノム検査）



難聴の程度と治療
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軽度難聴

中等度難聴

高度難聴

重度難聴

補聴器

人工内耳

先天性の場合は早期開始で有効



人工内耳

補聴器の効果がない重度難聴の治療



ミトコンドリア病難聴の医療の展望

より広い診断を可能とする検査

根本的な治療

医療向上への医療者、患者、社会の一体的取り組み



ご静聴ありがとうございました。


