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 研究要旨 

マイクロアレイ染色体検査で診断される微細欠失重複症候群の包括的診療体制構築を目指す本研

究班の活動において、成人期への移行に関わる研究は特に重要なテーマである。その分担研究とし

て、昨年度には遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）の実態調査を行い、378人中157人（回

収率41.5％）から回答を得た。本人へ疾患情報は67件（43％）で伝えられていた。本年度はさらにそ

の内容について、情報開示のきっかけや理由、開示の内容、気を付けたこと、情報開示で役に立った

情報、開示後に疾患について話す頻度とその理由、伝えたことに関する気持ち、親としての想い、に

分けて検討を進めた。それをもとに実診療において本人への疾患説明を家族とともに考える少なくと

も契機の一つとなることを期待して小冊子“親から子どもへ疾患の情報を伝えること〜176人の親

のメッセージ〜”の作成を行い、本邦において微細欠失重複症候群の遺伝診療に深く関わる学術集

団である日本遺伝カウンセリング学会ならびに日本小児遺伝学会会員に配布した。また以前より継続

している先天異常症候群の集団外来はコロナウィルス感染蔓延下にあって例年のような開催が困

難だったが、年度半ばからのスタートながらZoomによって５疾患（カブキ症候群、22q11.2欠失

症候群、プラダー・ウィリー症候群、ウィリアムズ症候群、5pモノソミー症候群）の集団外来を

開催し、合計で６２家族（県外３１家族）が参加した。 
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Ａ．研究目的 

 染色体微細欠失重複症候群を含む先天異常症

候群にでの包括的ケアを考えた時、大きなテー

マは成人期への移行であり、本研究班が取り組

む課題となっている。その課題の中で、重要な

点の１つに本人への疾患情報の提供（告知）が

あり、それは成人期に自律的な健康管理を維持

するためには必須と考えられる。しかしながら

この重大な課題についての検討は未だ十分では

ない状況から、昨年度の分担研究として遺伝性

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。その結果 378 人中 157 人（回収



       

率 41.5％）から回答が得られ、本人へ疾患情報

は 67 件（43％）で伝えられていた。本年度は

さらにその内容についての検討を進めることを

目的とした。また以前より継続している先天異

常症候群集団外来も計画することとした。 

 

Ｂ．研究方法 

１. 遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告

知）の実態調査のまとめ。 

 情報開示のきっかけや理由、開示の内容、気

を付けたこと、情報開示で役に立った情報、開

示後に疾患について話す頻度とその理由、伝え

たことに関する気持ち、親としての想い、につ

いてまとめた。 

２. 先天異常症候群集団外来の推進 

2020 年 9 月〜同年 12 月までの間に、5 疾患

（カブキ症候群、22q11.2 欠失症候群、プラダ

ー・ウィリー症候群、ウィリアムズ症候群、

5p モノソミー症候群）の集団外来を開催した。 

 

Ｃ．研究結果   

１. 遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告

知）の実態調査のまとめ（複数回答可とした）。 

１）情報開示のきっかけや理由 

 病院に行く理由を理解してもらいたかった 

（43%）、理解できる年齢に達したと思った 

（30%）、病院に行く理由をきかれた(25%)、

就学・就職・結婚などのイベントがあった

(16%)、身体的な症状についてきかれた(13%)、

周りの友だちに何か言われた (10%)、身体的

な症状を気にしていそうだった (7%)の順で

あった。そのほか、「自分のことを知ってほし

い」、「自分で対処できるように」、「納得して

治療を受けてもらいたい」、「自分の健康管理

への理解」、「自然と知った」などの記載もあ

った。 

２）開示の内容 

 症状（73%）、疾患名（70%）、通院理由（57%）、

健康管理（49%）、原因（16%）、遺伝（7%）の

順だった。そのほか、「誰のせいでもないこと」、 

「苦手なこともあるけど得意なこともあるこ

と」、 「知的障害について」、 「なぜ通院のた

びに採血が必要なのか」、 「身体的な特徴」、 「で

きないことの原因は病気であること」の記載も

あった。  

３）気を付けたこと 

 わかりやすく伝えるよう心がけた（67%）、シ

ンプルに伝えるよう心がけた（49%）、安心でき

るように心がけた（48%）、正直に伝えるよう心

がけた（36%）、疾患＝異常と扱わないように気

を付けた（27%）、大きな問題ではないと伝える

よう心がけた（25%）、直接的に、正しい用語を

使って伝えるよう心がけた（3%）の順だった。

そのほか、「一人ではないないこと」、 「家族

みんな で乗り越えよう」、「手術を乗り越え頑

張ってきたこと、たくさんの人に助けられてき

たこと」、 「個性・特性の 1 つと前向きにとら

えられるように」、 「家族も協力するよという

こと」、 「いろいろな病気があること、その中

でみんな生きていること」の記載もあった。 

４）情報開示で役に立った情報 

 患者・主治医（42%）、家族の会（32%）、  Web

情報（16%）の順だった。そのほか、         「主

治医からもらった説明文書」、 「親の職業上の

情報入手」、 「本、「治療・術後の情報」、「受診

時の情報」、 「家族の支え」               

などがあった。 



       

5）開示後に疾患について話す頻度とその理由 

 何度か話している（45%；「勉強会や通院・入

院があるとき」、「本人が聞いてくる、本人が困

ったりつらいとき」、「話題になったとき」）、い

つでも話している（43%；「本人が困ったときに

いつでも」、「勉強会やテレビなど何かの機会の

折に触れて」、「聞いてきたときにいつでも」、「手

術の後などに写真や楽しかったことを話す」、

「疾患のことを気にしていそうなときにいつで

も」、「今後の自分自身のため」、「困ったときの

対処法など伝えるため」）、一度も話していない

（12%；「まだ伝えたばかり」、「まだ理解してい

ない様子」、「本人が話題にしない」、「聞いてこ

ない」）の順だった。 

6）伝えたことに関する気持ち 

 気持ちの程度を、伝えてよかった–よくなかっ

た、後悔していない- 後悔している、いつでも

話題にできる- 話題にするのは辛い を、100 か

ら 0 で表現すると、伝えてよかった 88、後悔し

ていない 95、いつでも話題にできる 79 であっ

た。  

６）親としての想い 

伝える目的、時期はさまざまであり、相反す

る想いが混在していた。 伝えた親は、早期か

ら自然に徐々に伝えたほうがいいという傾向

にあり、伝えていない親は、子どもが理解で

きるようになったら伝えたいという傾向がみ

られた。伝えることへの難しさ、悩ましさが

あげられており、伝えることは親の気持ちの

負担になる可能性はあるが全ての親が当ては

まるわけではなかった。そして、伝えるにあ

たっては、わかりやすく、正確に、前向きに

捉えられるよう伝え、本人・きょうだいの不

安や心配を払拭し、それぞれの人生が満足で

きる生き方であって欲しいという親の願いが

込められていた。 伝えた後の心のケア、寄り

添う気持ち、いつでも支えになることは、親

として本人・きょうだいに対して同じ想い 

 親なき後のことも含め、本人・きょうだいと

もに助け合っていきて欲しいという願いがあ

る一方で、きょうだいに負担をかけたくない、

きょうだい自身の人生をいきて欲しいという

想いがあった。 

 

２. 先天異常症候群集団外来の推進 

 本年度、集団外来はやむなく Zoom での開

催となった。参加家族総数は合計で６２家族

（県外３１家族）だった。Zoom 集団外来でも

従来通り、情報提供、参加者全員の自己紹介、

座談会形式の交流会の構成とした。パソコ

ン・スマートフォンからの Zoom 参加手順を

図解した資料を事前に郵送していたが、実際

に参加してみてどうであったかを質問したと

ころ、“問題なく参加できた”が 63.6％、“参

加までの手順に少し戸惑った”が 36.4％、“参

加までの手順が分かり難くて困った”が 0％

であった。 



       

 自由記述では、Zoom 集団外来のメリットと

して、“小さいきょうだいがいる、コロナウイ

ルス感染が心配、自宅が遠い（沖縄県）、等の

理由で自宅から参加できて良かった”、“コロ

ナ禍の生活で普段よりも孤独を感じる事が多

かったので、交流できる場所があって安心で

きた”等の意見が挙げられた。一方、 “初対

面で画面越しだと間の取り方や雰囲気を掴む

のが難しい”、“対面だとちょっとした時に横

の人と話せるが、Zoom だとできないのが残

念”、“直接お会いして色々な方と話すのが一

番良い”、“親だけでなく子供達同士の触れ合

いの時間も欲しい”等の声もあった。コロナ

禍においてオンラインであっても同じ疾患を

もつ患者家族同士が繋がりをもつことは、“悩

んでいるのは自分だけじゃないと分かり心の

支えになっている”というアンケート記載か

らも、意味があったと考えた。しかし、“Zoom

開催なら参加しない”とした家族も複数あり、

アンケートでも“現状では仕方ないがやはり

皆と直接会いたい”との意見も当然ながらあ

った。 

 

D．考察 

 .染色体微細欠失重複症候群を含めた先天

異常疾患の成人期移行（トランジション）は

重大なテーマである。疾患情報を本人が十分

に理解しておくことはトランジションそして

本人の自立的な成人期の生活の前提となると

思われる。今回行った本人への疾患情報開示

の実態調査はその課題を検討する上で重要な

資料となると思われる。なお、この調査結果

をもとに冊子“親から子どもへ疾患の情報を

伝えること〜176人の親のメッセージ〜”の作

成を行い、実診療において本人への疾患説明

を家族とともに考える少なくとも契機の一つ

となることを期待して、本邦において微細欠

失重複症候群の遺伝診療に深く関わる学術集

団である日本遺伝カウンセリング学会ならび

に日本小児遺伝学会会員に配布した。 

 先天異常症候群集団外来は疾患情報を提供

と家族間交流を通して本人・家族支援を目指

す試みであるが、本年度は初めてZoomを用い

た開催した。この経験はコロナウイルス感染

収束後の新たな遺伝診療に生かしたい。また、

こういった集団外来に本人も参加する過程そ

のものが本人への疾患情報開示の場となり得



       

ることも想定して今後の外来に取り組んで行

きたい。 
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