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研究要旨 

先天異常症候群をもつ患児の多くの親が、いつどのように遺伝性疾患をもつ子どもに疾患情報を開

示（告知）するかという課題に直面する。しかし、その疾患情報開示の実態を調べた研究はほとん

どない。先天異常症候群に関する包括的支援としての先天異常症候群集団外来の開催を軸に、本人

ならびに同胞への疾患情報開示（告知）に関する実態調査の展開として、今年度は本人・同胞自身

への調査結果の解析を進めた。１）本人を対象にした調査。先行調査で情報開示を受けていた者67

名のうち10才以上の59名を対象に質問紙調査を行い、29件（回収率49％）の回答を得た。回答者の

内訳は22q11.2欠失症候群が6/9件（67％）、Beckwith-Widemann症候群5/13件（38/％）、Noonan症候群

2/4件（50％）、歌舞伎症候群5/9件（55.6％）、Williams症候群6/10件（60％）、Prader-Willi症候群5/13

件（38％）、Sotos症候群0/1件（0％）である。疾患、症状、健康管理、通院理由については、半分以

上がだいたい知っている・全部知っていると回答し、遺伝については半分以上が全く知らない・ち

ょっとしか知らないと回答した。日々の生活、症状、通院、将来のことに不安を感じない・少しし

か感じないは、それぞれ21件（72％）、19件（65％）、23件（79％）、13件（44％）だった。また、い

つごろ知りたいかについては就学前や小学生時代と、なるべく早いうちに知りたい傾向がみられ

た。２)同胞を対象にした調査。先行調査で情報開示を受けている10才以上のきょうだい98名を対象

に質問紙調査を行い、39件（回収率39％）の回答を得た。疾患内訳は22q11.2欠失症候群5/15件

（33％）、Beckwith-Widemann症候群6/12件（50％）、Noonan症候群2/7件（29％）、歌舞伎症候群9/17

件（53％）、Williams症候群10/20件（50％）、Prader-Willi症候群4/15件（27％）、Sotos症候群3/14件

（21％）だった。疾患名や症状、通院理由については半分以上がだいたい知っている・全部知って

いると回答、原因や遺伝については半分以上が全く知らない・ちょっとしか知らないと回答した。

日々の生活全般、親が病院に付き添う、自分が病院に付き添う、きょうだいとしてのかかわり、疾

患のある本人の症状のこと、疾患のある本人の将来のこと、自分自身の将来のことに全く問題な

い・少し負担があるは、それぞれ27件（74％）、36件（92％）、30件（77％）、30件（77％）、30件

（77％）、29件（74％）、28件（72％）だった。知りたい時期は、物心ついた時、疾患が分かった

時、就学前や小学生時代と、いつでも、早い時期から知りたいという傾向がみられた。本研究を、

遺伝性疾患をもつ本人へのより良い疾患情報の伝え方の検討につなげたい。また、多くの先天異常

症候群に共通する低緊張にともなう肥満状態の改善・予防は成人期生活の健康管理につながる重要

事項であるため、その患者ニーズに対して栄養ガイドブックの作成も行った。 
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Ａ．研究目的 

先天異常症候群をもつ患児の多くの親が、い

つどのように遺伝性疾患をもつ子どもに疾患情

報を開示（告知）するかという課題に直面す

る。しかし、その疾患情報開示の実態を調べた

研究はほとんどない。先天異常症候群に関する

包括的支援としての先天異常症候群集団外来の

開催を軸に、本人ならびに同胞への疾患情報開

示（告知）に関する実態調査の展開として、今

年度は本人・同胞自身への調査結果の解析を進

めた。 

 

Ｂ．研究方法 

１）本人自身に対する調査 

2019年の先行研究で情報開示を受けていた者

67 名のうち 10才以上の 59 名を対象に質問紙

調査（2021年 12月～2022 年 1月）を行い、得

られた回答を分析した。 

２）同胞自身に対する調査 

2019年の調査で情報開示を受けている 10才以

上のきょうだい 98名を対象に質問紙調査

（2021年 12月～2022年 1 月）を行い、得られ

た回答を分析した。 

 

(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   

１）本人自身に対する調査 

回答数は 29件（回収率 49％）だった。回答者

は、本人のみで回答が 10件、母と一緒に 16

件、父と一緒に 2件、両親と一緒にが 1件だっ

た。回答者の内訳は 22q11.2 欠失症候群が 6/9

件（67％）、Beckwith-Widemann 症候群 5/13件

（38/％）、Noonan 症候群 2/4件（50％）、歌舞

伎症候群 5/9件（55.6％）、Williams症候群 6/10

件（60％）、Prader-Willi症候群 5/13件

（38％）、Sotos症候群 0/1 件（0％）であっ

た。疾患、症状、健康管理、通院理由について

は、半分以上がだいたい知っている・全部知っ

ていると回答し、遺伝については半分以上が全

く知らない・ちょっとしか知らないと回答し

た。日々の生活、症状、通院、将来のことに不

安を感じない・少ししか感じないは、それぞれ

21件（72％）、19件（65％）、23件（79％）、

13件（44％）だった。また、いつごろ知りた

いかについては就学前や小学生時代と、なるべ

く早いうちに知りたい傾向がみられた 。 

 

２）同胞自身に対する調査 

回答数 39件（回収率 39％）、回答者は本人の

みが 30件、母と一緒が 8件、無回答が 1件だ

った。疾患内訳は 22q11.2 欠失症候群 5/15件

（33％）、Beckwith-Widemann 症候群 6/12件

（50％）、Noonan症候群 2/7件（29％）、歌舞伎

症候群 9/17件（53％）、Williams症候群 10/20

件（50％）、Prader-Willi症候群 4/15件

（27％）、Sotos症候群 3/14 件（21％）だっ

た。疾患名や症状、通院理由については半分以

上がだいたい知っている・全部知っていると回

答、原因や遺伝については半分以上が全く知ら

ない・ちょっとしか知らないと回答した。日々

の生活全般、親が病院に付き添う、自分が病院

に付き添う、きょうだいとしてのかかわり、疾

患のある本人の症状のこと、疾患のある本人の

将来のこと、自分自身の将来のことに全く問題

ない・少し負担があるは、それぞれ 27件
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（74％）、36件（92％）、30 件（77％）、30件

（77％）、30件（77％）、29 件（74％）、28件

（72％）だった。知りたい時期は、物心ついた

時、疾患が分かった時、就学前や小学生時代

と、いつでも、早い時期から知りたいという傾

向がみられた。 

 

【先天異常症候群集団外来の推進】 

以前より継続している今年度もコロナウィルス

感染蔓延のためにオンラインで開催した。今年

度は計 9疾患（アンジェルマン症候群、フリー

マン-シェルドン症候群、性染色体数的過剰症

候群、18pモノソミー症候群、ソトス症候群、

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８１家族（県外３０

家族）が参加した。 

 

【栄養ガイドブックの作成】 

多くの先天異常症候群に共通する低緊張にと

もなう肥満状態の改善・予防は成人期生活の健

康管理につながる重要事項であるため、その患

者ニーズに対して栄養ガイドブックの作成も行

った。 

 

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であるが、同時に

特に同胞が疾患を理解することもまた重要であ

る。今まで十分な注意が向けられてこなかった

本人と同胞に関するこの追加調査結果をもとに

診療等の場面で患者・家族（同胞）の支援の一

助となるような小冊子の作成も考えていきた

い。 

 

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」として新たに追加実施したアンケ

ートの解析検討を実施した。 
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