
「視覚聴覚二重障害を伴う難病の全国レジストリ研究」および 

「先天性および若年発症の視覚聴覚二重障害の難病に対する診療エビデンスの研究」の 

ご案内 

  

当診療科では 2020 年より厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患政策研究事業の研究班で「視

覚聴覚二重障害を伴う難病の全国レジストリ研究」に参加しています。このたび、本レジストリに

登録された情報の一部を使用して、日本医療研究開発機構（AMED）難治性疾患実用化研究事業の

研究班による「先天性および若年発症の視覚聴覚二重障害の難病に対する診療エビデンスの研究」

（以下、本研究）を行う予定となりましたのでご案内いたします。 

本研究は、先天性および若年性の視覚聴覚二重障害を伴う難病患者さんの遺伝的原因の全体像、

遺伝型と表現型の関連、疾病別の自然歴、人工内耳の効果に関する実態を横断研究によって解明し、

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しています。二次利用先の研究期間と責

任者は次ベージに記します。 

本研究では、 

１．本難病の原因となる遺伝子変異の種類と頻度 

２．遺伝的原因と臨床所見（視覚症状、聴覚症状、随伴症状の特徴、臨床検査所見など）との関連 

３．疾患別の自然歴（症状や治療などの経過） 

４．人工内耳の効果に関する実態、の４点を明らかにします。 

2020 年 9 月 1 日より 2026 年 8 月 31 日までに「視覚聴覚二重障害を伴う難病の全国レジス

トリ研究」に登録した方の、レジストリ登録データを調べます。 

 個人情報データからは、氏名、現住所の詳細、電話番号、E メールアドレスなどの情報は削除

され、その上で仮名化されますので、プライバシーに関する情報が外部に漏れることはあり

ません。 

 本研究に参加することにより、被登録者に対する直接的な利益はありません。 

 テータの保管期間は、本研究終了後 5 年間あるいは公表後 3 年間のいずれか長い方になりま

す。保管期間後の破棄は、紙はシュレッダー、USB 等電子媒体は、物理的に破壊して破棄し

ます。 

 本研究は日本医療研究開発機構 難治性疾患実用化研究事業 「視覚聴覚二重障害の難病に

対する診療エビデンスの創出」の研究費によって行われます。利益相反等の該当はありませ

ん。 

ご自身のデータを研究に利用することを承諾されない方は下記連絡先にご連絡下さい。その場合

も、診療上何ら不利な扱いを受けることはありません。ご質問等は下記連絡先にご遠慮なくお尋ね

ください。 
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