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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。その成

人期移行において本人が自身の疾患を理解しておくことは重要と考えられる。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。回答を得た157人（回収率41.5％）のうち本人へ疾患情報は67件（43％）で伝えられ

ていた。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

て分析を進めた。次にこの研究実施結果を踏まえた上で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を追加実施した。【本人を対象にした調査】59名を対象に調査を行い

29件の回答を得た。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。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。【同胞を対象にした調査】98名を対象に調査を行い39件の回答を得た。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。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。本研究をもとに小冊子「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

～」を作成した。 
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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。成

人期移行において本人が自身の疾患を理解して

おくことは重要と考えられる。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）

の実態調査を行うこととした。その結果を踏ま

えた上で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あらたな調査を

追加実施しすることとした。 

 

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た。次

に、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

者である本人ならびに同胞自身を対象に追加の

アンケートを実施した。 

 

(倫理面への配慮) 

遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告知）

のあり方についての家族への調査ならびに追加

で行った本人きょうだいを対象とした調査とも

に分担研究者施設倫理委員会での承認を得て実

施した。 

 

Ｃ．研究結果   

【遺伝性疾患に関する本人への情報開示（告

知）の実態調査のまとめ】 

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

が困ったとき、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
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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。 

 

【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、母と一緒にが 16

件、父と一緒にが 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。 

 

【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

（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】 

先天異常症候群をもつ患者家族の包括的支援の

一環として先天異常症候群集団外来を継続して

いる。2020 年度からはコロナ感染蔓延のため

にやむなくオンライン開催として継続してい

る。対面での交流ができないという欠点がある

が、オンライン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。 

 

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

向けられてこなかったと思われ、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 

 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。その結果の検討を行

い、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〜”を作成し

遺伝診療関係者へ配布した。さらに、本人・同

胞自身を対象とした追加調査を行った。 
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