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は じめに

難聴の原因 には遺伝性疾患や薬物、 感染、 腫瘍な ど様 々な要因が考 え られる。 以前は原

因不明 として取 り扱われる場合が多かった難聴疾患にお いて も側頭骨内の画像診断をは じ

め とした医療機器 ・技術 の進歩によ りその原因が明 らか にされ る事 も多 くなってきた。 ま

た従来か ら先天性難聴の うち遺伝性 と考 え られるものが約半数 を占める と考 え られていた

が、 その中のひとつであるペン ドレッ ド症候群 におけるPDS遺 伝子解析が可能 となった。

 ペ ン ドレッ ド症候群は感音性難聴、 ヨー ドの有機化障害、 甲状腺腫 を伴 った常染色体性劣

性遺伝疾患である。 また前庭水管拡大症 (EVA) およびMondini奇 形を高率 に合併す るこ

とが知 られて いる。 今 回われわれ は当院を受診 した患者の中で生下時よ り高度の難聴 を有

した症例 に対 し、 耳科的な検査、 甲状腺の精査、 PDS遺 伝子の解析 を施行 し検討を行った

ので報告する。

対象 と方法

1985年 か ら2000年 までに野口病 院を受診 した先天性高度難聴 を有する男性5名 、 女性

16名 の計21名18家 系を対象 とした。 当院初診時の年齢 は7歳 か ら69歳 で あった (平均36.0

±16.7歳)。 各々の症例 に対 し、 手話 による問診、 純音聴力検査、 内耳CT、 MRIを 施行 し

難聴の原因の検索を行った。 またaxialCTで の1mmス ライス にて前庭水管が1.5mm以 上

の拡大を認めた場合 をEVAと 診断 した。 甲状腺疾患を有する患者 にはエ コー及び甲状腺機

能検査を行った。 また 耳PDS遺 伝子診断 に関するカウンセ リングを施 し、 書式 によるイ ンフ

ォーム ドコンセ ン トを得た後 シーケ ンシングにて遺伝子解析を行 った。

結果

(1) 主訴 は前頸部腫脹が最 も多 く14例 (67%) を占めた。

(2) 図1に 示す様 に内耳CT、 MRIを 施行 し得た13例 中9例 にEVAを 、 5例 にModini

奇形 を認め、 またEVA及 びMondini奇 形の両者 を合併す る例が4例 確認 された。

(3) PDS遺 伝子診断の結果変異陽性13名 、 陰性8名 であった。 PDS変 異陽性者13

名のうちCT、 MRIを 施行 し得た7例 全てにEVAを 認めた。 PDS変 異陽 性例 における前庭

水管の平均直径は2.9±0.8mmで あった。 またPDS変 異陰性例で も6例 中2例 にEVAを

認めたがいずれ もL6mm、 2.0mmと 軽度の拡大にとどまっていた (図1)。 PDS変 異陽性

群 とPDS変 異陰性群では前庭水管 の直径 に関 して有意な差 (P<0.001) を認めた (図2)。

(4) 純音聴力検査はPDS変 異陽性の患者13名 中7名 に施行 し全例 に高度高音障害型

難聴があった。 また低音部の聴力はPDS変 異陽性全例に残存 してお り平均では250Hzで

は49.3±7.0dB、 500Hzで は60.0±4.9dBで あった (図3)。 低音部の聴力残存はMondini

奇形の合併の有無によ らず認め られた。

(5) 超音波検査 によ り推定された甲状腺 の重量は計測 し得た14例 中PDS変 異陰性5

例 の平均11.6±5.49に 対 しPDS変 異陽性9例 の患者では平均53.9±40.59と よ り腫大 し
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ていた (P=0.04)。 甲状腺機能 は全21例 中15例 でeuthyroidで あったが甲状腺機能異常

を6例 に認めた。

考察

ペン ドレッ ド症候群 は先天性難聴の原因の約10%を 占めるとされ、 その原因遺伝子 とし

て染色体7q31上 のPDS遺 伝子が1997年 に同定された。 そのc DNAは2343bpよ り

な りI-CI symporterの 機能 を有す るタンパク、 ペン ドリンをコー ドしている。 今回PDS

遺伝子 に異常が認め られた症例は21例 中13例 (61.9%) と高頻度であった。 これは当院

が 甲状腺疾患 の専門病院であるという特殊性があるため、 甲状腺病変を有 した難聴患者が

対象 となることが多かったためと思われる。 われわれ耳鼻咽喉科医は甲状腺専門医と連携

を保ち常 に遺伝 性難聴 と甲状腺腫 との関連を念頭 に置きなが ら診療 を進 める ことも重要で

あると思われる。 またペン ドレッ ド症候群 の難聴 の原因に対 し、 近年の画像診断の進歩に

よって内耳病変の抽出精度が増 し、 EVAと の相関が示唆されて いる。 今回の検討 において

も前庭水管の2.1mm以 上の拡大 を認めた症例は全てPDS変 異陽性であ り、 CT所 見 と甲

状腺腫の大 きさか らもペ ン ドレッド症候群である可能性が推定された。 原因不明の進行性

難聴 としてフォローア ップされている症例 に対 しCTあ るいはMRIがEVA鑑 別診断に有

用性が高いと考え られた。 ペ ン ドレッ ド症候群 に対す る加療 は現在複数の施設において人

口内耳 による手術治療の試みもなされてお り今後の成果が期待 される。 ペ ン ドレッ ド症候

群 とEVAと の関連性は従来か ら報告 されて きたが今後症例の増加 と共にその遺伝的背景が

明 らか になるものと思われ る。

なお、 この研究 は野 口病院外科 (野口志郎、 内野眞也) と放射線科 (西井龍一) との共同研究

で行われた。

(図1) 内耳CT及 びMRIに よる所見 (全13例)

(図2) 前庭水管の直径の比較

(図3) 

PDS褒 異陽性7例 における症例の重ね合わせオージオグラム
スケールアウトについては太い配号で重ね合わせをあらわした。
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