
厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 

総合研究報告書 

 

「埼玉地区成育医療施設としての支援機能：ウィリアムズ症候群、ソトス症候群」 
 

研究分担者 大橋 博文 

 

埼玉県立小児医療センター遺伝科・科長兼部長 

 

 

 研究要旨 

 本研究班において、埼玉地区成育医療施設としての支援機能についてウィリアムズ症候群、ソトス

症候群を中心に担当した。3年間で行った研究は、1）先天異常症候群についての集団外来の開催、2）

遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）の実態調査、の2つである。1）先天異常症候群集団外

来。本分担研究者が担当である疾患のウィリアムズ症候群ならびにソトス症候群を含め、3年間で18

疾患を対象に、延べ22回の集団外来を開催し、合計305家族が参加した。先天異常症候群の包括的診療

として集団外来は、疾患診断後に不安と孤独を抱えがちな家族への一つの支援として重要であると考

えられた。2）遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）の実態調査。当センターに通院している

ウィリアムズ症候群、ソトス症候群、22q11.2欠失症候群、ベックウィズ・ウィーデマン症候群、ヌー

ナン症候群、ラッセル・シルバー症候群、カブキ症候群、プラダー・ウィリー症候群の378人の親にア

ンケート調査依頼し、157件（回収率41.5％）の回答を得た。本人へ疾患情報は67件（43％）で伝えら

れていた。本調査結果を今後本人への疾患情報提供のより良いあり方の検討に供したい。 
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Ａ．研究目的 

先天異常症候群領域の指定難病等では遺伝学的

確定診断技術の進展が目覚ましいものの、その

自然歴情報を患者のQOLにつなげる道筋はまだ

十分に進歩したとは言いがたい。また、疾患を

もつ当事者家族は、疾患情報をインターネット

を介して入手することは以前に比較して容易に

なったものの、稀少疾患であるがゆえに同じ疾

患をもつ患者・家族との交流によって子育ての

ヒントを得たり、前向きな子育ての力を得る（ピ

アサポート）の機会は、極めて乏しい状態があ

る。これが、当事者の不安と孤独をより深刻な

ものにしていると考えられる。そのような先天

異常症候群のうち、ウィリアムズ症候群、ソト

ス症候群を中心に、そのQOLの向上につながる

患者家族支援機能を埼玉地区地区成育医療施設

として果たすことが本分担研究として与えられ

た役割である。本分担研究として以下の2つを目

的とした。1）先天異常症候群についての集団外

来の開催、2）遺伝性疾患に関する本人への情

報開示（告知）の実態調査、である。 

 

Ｂ．研究方法 

1）先天異常症候群についての集団外来の開催。 

埼玉県立小児医療センターを受診する新規患者

ならびに継続フォロー中の再診患者の診察と平

行して、集団外来の開催に向けてウィリアムズ

症候群ならびにソトス症候群を含めた先天異常

症候群等をもつ患者について情報の収集整理を

行い、当該年度に開催すべき対象疾患を選定し、

集団外来対象者のリストアップ、案内の郵送、

集団外来申込者の受付、集団外来の事前準備、

集団外来当日のプログラム実施、集団外来の報

告書作成、という手順で研究を実施した。 

2）遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）

の実態調査。当センターに通院しているウィリ
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アムズ症候群、ソトス症候群、22q11.2欠失症候

群、ベックウィズ・ウィーデマン症候群、ヌー

ナン症候群、ラッセル・シルバー症候群、カブ

キ症候群、プラダー・ウィリー症候群の378人の

親に郵送でアンケート調査を依頼した。 

 

(倫理面への配慮) 

本研究では人を対象にした遺伝学的検査の実施

等はない。２）のアンケート調査においては当

施設倫理委員会での承認を得た。 

 

Ｃ．研究結果   

1）先天異常症候群集団。本分担研究者が担当で

ある疾患のウィリアムズ症候群ならびにソトス

症候群を含め、3年間で18疾患（ウィリアムズ症

候群、ソトス症候群、ルビンシュタイン・タイ

ビ症候群、ピット・ホプキンス症候群、カブキ

症候群、アンジェルマン症候群、22q11.2欠失症

候群、9p重複・9トリソミーモザイク症候群、プ

ラダー・ウィリー症候群、ラッセル・シルバー

症候群、コフィン・ローリー症候群、スミス・

マゲニス症候群、ヌーナン症候群、1q重複症候

群、ベックウィズ・ウィーデマン症候群、モザ

イク型ダウン症候群、コステロ症候群）を対象

に、延べ22回の集団外来を開催し、合計305家族

が参加した（うち、県外からの参加者は117家族）。 

2）遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）

の実態調査。当センターに通院しているウィリ

アムズ症候群、ソトス症候群、22q11.2欠失症候

群、ベックウィズ・ウィーデマン症候群、ヌー

ナン症候群、ラッセル・シルバー症候群、カブ

キ症候群、プラダー・ウィリー症候群の378人の

親にアンケート調査を依頼し、157件（回収率

41.5％）の回答を得た。本人へ疾患情報は67件

（43％）で伝えられていた。情報を開示した年

齢は、最も多かった時期は学童期前17件（26％）

で、小学校高学年15件（22％）、小学校中学年10

件（15％）、幼児期、小学校低学年、中学生それ

ぞれ7件（10％）、高校生（16～18歳）1件（2％）、

成人期以降（19歳～）0件、時期不詳3件（5％）

だった。 

 

Ｄ．考察 

1）先天異常症候群についての集団外来の開催。

先天異常症候群の包括的診療として集団外来は、

疾患診断後に不安と孤独を抱えがちな家族への

一つの支援として重要であると考えられた。 

2）遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）

の実態調査。先天性の疾患の場合、本人にいつ

疾患情報を伝えるかは重要な課題であるにも関

わらず、今まで十分な検討がなされてこなかっ

た事項である。本調査結果は今後本人への疾患

情報提供のより良いあり方の検討のための有益

な情報になると考える。 

 

Ｅ．結論 

ウィリアムズ症候群ならびにソトス症候群を含

めた種々の先天異常症候群疾患についての集団

外来の開催を進めた。先天異常症候群のQOL向

上には、医学的情報のみならず心理支援も含め

た包括的診療が望まれ、個別診療と集団外来を

連携させる診療体系は地域における患者家族の

QOL向上の一助になると考える。また、遺伝性

疾患に関する本人への情報開示（告知）の実態

調査を行った。本調査結果を今後本人への疾患

情報提供のより良いあり方の検討において有益

な情報になると考える。 
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