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 研究要旨 

先天異常症候群に関する本研究班の活動において成人期医療の検討は重要なテーマである。その分担

研究としてソトス症候群を含めた先天異常症候群（ソトス症候群、ヌーナン症候群、プラダーウィリ

ー症候群、ウィリアムズ症候群、カブキ症候群、ラッセルシルバー症候群、22q11.2欠失症候群、ベ

ックウィズウィーデマン症候群）をもつ378人の患者家族を対象とした本人への疾患情報開示（告知）

の実態調査を行ったが、本年度はその結果の解析をさらに進め論文として投稿した。この研究実施結

果を踏まえた上で2021年度には疾患の情報開示を受けた当事者である本人ならびに同胞を対象とし

た調査が重要と考えて「遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）のあり方について：本人きょ

うだいを対象とした調査」として新たなアンケートの追加実施を行うことを目指した。本人ならびに

同胞用のアンケートを検討し作成した。アンケート送付対象は上記疾患のある患児をもつ家族のうち

で本人ならびに同胞に疾患情報の開示をしたと回答した71家族、計158名（疾患をもつ当事者60名な

らびに同胞98名）とした。2021年12月から2022年度1月末の期間でアンケートを実施した。その結果

計71名（当事者本人30名ならびに同胞41名の）から回答を得た。現在その内容の分析を進めていると

ころである。また例年継続している先天異常症候群の集団外来はコロナ感染の終息が見通せない状況

が続いたためやむを得ず本年度もオンライン開催として運営した。今年度は計10疾患（コフィン・シ

リス症候群、ヤコブセン症候群、ファイファー症候群、コステロ症候群、2q37欠失症候群、12pトリ

ソミー症候群、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）

の集団外来を開催し、合計で８２家族（県外３３家族）が参加した。 
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Ａ．研究目的 

 先天異常症候群に関する本研究班の活動にお

いて成人期医療の検討は重要なテーマである。

その分担研究としてソトス症候群を含めた先天

異常症候群をもつ患者家族を対象とした本人へ

の情報開示（告知）の実態調査を行ったが、そ

の結果の検討をさらに進め論文投稿するととも

に、その結果を踏まえた上で今年度は疾患の情

報開示を受けた当事者である本人ならびに同胞

を対象とした調査が重要であると考え、あらた

な「遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告

知）のあり方について：本人きょうだいを対象

とした調査」としてアンケート調査の追加実施

を計画した。 

 

Ｂ．研究方法 
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 遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）

の実態調査として、当センターに通院するソト

ス症候群、ウィリアムズ症候群、ヌーナン症候

群、22q11.2欠失症候群、カブキ症候群、ラッセ

ルシルバー症候群、ベックウィズウィーデマン

症候群、プラダーウィリー症候群の 378人の患

児家族を対象にアンケートを依頼し、そのうち

本人あるいは同胞に疾患情報を伝えたと回答し

た 87家族（本人 60名、同胞 98名）に対して今

度は疾患情報開示を受けた当事者である本人あ

るいは同胞自身を対象に追加のアンケートの実

施を計画することとした。 

 

 

(倫理面への配慮) 

本人と同胞へのアンケートに基づく研究実施な

らびに遺伝性疾患について遺伝学的診断につい

ては分担研究者施設倫理委員会での承認を得て

行っている。 

 

Ｃ．研究結果   

【遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）

のあり方について：本人きょうだいを対象とし

た調査】 

１．アンケート内容の検討について 

１）本人用アンケート。 

以下の質問項目を設定することとした。＜質問

1＞性別と出生順位、＜質問２＞現在の年齢、＜

質問３＞疾患情報開示を受けた年齢、＜質問 4

＞疾患情報を伝えた人物、＜質問 5＞疾患情報

が伝えられたタイミング、＜質問 6＞疾患情報

として聞いた内容、＜問 7＞疾患についての理

解度、＜質問 8＞疾患について親や周囲の人と

話をしているかどうか、＜質問 9＞不安なこと

はないか、＜質問 10＞嫌だった体験について、

＜質問 11＞よかった体験について、＜質問 12＞

役だった情報やあった方がいいと思う情報につ

いて、＜質問 13＞自分のチャームポイントにつ

いて、＜質問 14＞疾患情報開示を受けるのに適

した年齢、場面、方法について、＜質問 15＞伝

えたいことの自由記載。 

２）同胞用アンケート。 

以下の質問項目を設定することとした。＜質問

1＞性別、【＜問２＞現在の年齢、＜質問３＞同

胞の性別や同胞との出生順位の関係、＜質問 4

＞同胞の疾患名、＜質問 5＞疾患情報開示を受

けた年齢、＜質問 6＞疾患情報を伝えた人物、

＜質問 7＞疾患情報が伝えられたタイミング、

＜質問 8＞疾患情報として聞いた内容、＜質問 9

＞疾患についての理解度、＜質問 10＞感じてい

る負担、＜質問 11＞疾患をもつ同胞についての

不安や心配ならびに感じる負担、＜質問 12＞自

身についての不安や心配、＜質問 13＞疾患につ

いて親や周囲の人と話をしているかどうか、＜

質問 14＞同胞との関係で嫌だった体験について、

＜質問 15＞同胞との関係においてよかった体験

について、＜質問 16＞役だった情報やあった方

がいいと思う情報について、＜質問 17＞自分の

チャームポイントについて、＜質問 18＞疾患情

報開示を受けるのに適した年齢、場面、方法に

ついて、＜質問 19＞伝えたいことの自由記載。 

２．アンケートの実施 

 2021年 12月から 2022年度 1月末の期間を設

定し上記の内容のアンケートを実施した。対象

者は上記の疾患をもつ家族で本人ならびに同胞

に疾患情報の開示をしたと回答した 71家族、計

158名（疾患をもつ当事者 60名ならびに同胞 98

名）であり、そのうち計 71名（当事者本人 30

名ならびに同胞 41名の）から回答を得た。 
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【先天異常症候群集団外来の推進】 

 本年度もオンライン開催として運営した。今

年度は計10疾患（コフィン・シリス症候群、ヤ

コブセン症候群、ファイファー症候群、コステ

ロ症候群、2q37欠失症候群、12pトリソミー症候

群、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）の集

団外来を開催し、合計で８２家族（県外３３家

族）が参加した（表）。 

 

Ｄ．考察 

 先天異常症候群をもつ当事者の成人期の自立

的な生活を目指すうえで本人が自身の疾患情報

を理解することは極めて重要と考える。ならび

に疾患をもつ当事者のみではなくその家族、特

に同胞が置かれている状況の理解もまた重要で

あるが、この点については今まで十分な注意が

向けられたことがなかったと思われ、本年度展

開した本人と同胞に関する追加調査結果はその

理解に寄与すると期待される。 

 

Ｅ．結論 

 「遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告

知）のあり方について：本人きょうだいを対象

とした調査」として新たなアンケートを追加実

施した。 
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