
和 文 抄 録

遺伝性疾患の児に対する 検査・ 治療は進歩し てい

るが， 遺伝性疾患の特徴には共有性があり 他の家族

員の遺伝情報に繋がる可能性がある ため家族ケアが

重要である． 遺伝性疾患の児をも つ両親に対し ， 夫

婦サブシステムに働き かける家族ケアの実際と 調整

における 課題を明ら かにするために文献検討を実施

し た．

医中誌W ebを 用い， キーワード は“ 遺伝性疾患”

と “ 家族” と し ， 2005年以降の文献を検索し た． 医

療者が両親に継続し て働き かけを行っ ている事例を

対象文献と し ， グリ ーフ ケアの関わり は除外し た．

その結果， 23文献26事例が対象と な っ た． 大半が

2015年以前に発表さ れ， 本数も 少ないこ と がわかっ

た． 鈴木・ 渡辺の家族看護アセスメ ン ト /支援モデ

ルを分析の視点に用いてメ タ スタ ディ を行っ たと こ

ろ ， 遺伝性疾患の児を持つ両親に対する家族ケアに

おいて， 調整を必要と する 内容には【 治療の意思決

定支援】【 わが子の受容・ 愛着形成の支援】【 在宅育

児への支援】【 遺伝カ ウン セリ ン グにおける 家族ケ

ア】 が挙がっ た．

遺伝医療における家族ケアの視点より 両親への支

援について， 疾患特性と 個別性を考慮し ， 両親の遺

伝性疾患に対する 理解を促す， 遺伝性疾患の児をも

つ両親それぞれの思いの表出を促す， 遺伝性疾患の

児を含めた「 家族の生活」 を考える ， 多職種連携と

継続的な関わり ができ る環境を整備するこ と が重要

であると 示唆さ れた．

Ⅰ． 諸 言

遺伝・ ゲノ ム医療の進歩に伴い， 通常診療におい

て遺伝学的検査が実施さ れている． 周産期・ 小児期

における 遺伝性疾患には染色体異常症， 先天性代謝

異常症， 内分泌疾患， 難聴， あるいは遺伝学的検査

では診断がつかない先天異常などがある．近年では，

早期診断により 酵素補充療法や遺伝子治療などの治

療対象と なる疾患が増えている １ ）．

子ども の遺伝性疾患が判っ た場合，まず親（ 両親）

に説明さ れ， 検査や治療が選択さ れる． 第１ 子出生

によ っ て夫婦が親と なり 育児を する 「 養育期」 は，

家族ラ イ フ サイ ク ルにおいてカ ッ プルが子ども を産

み育て， 親・ 家族と なる 移行期である ２ ）． 親は子ど

も の症状を心配し ながら も ， 受診や付き 添いなどの

調整を行っ て家族役割機能の維持に努める ．し かし ，

対処が難し い場合には， 家族が危機的状況に陥るこ

と がある ３ ）． 遺伝性疾患には不変性， 共有性， 予測

性， 曖昧性と いっ た特徴があり ４ ）， 親にと っ ても 自

身や家族員に遺伝性疾患の影響が及ぶ懸念がある ．

父親と 母親それぞれに動揺が生じ てコ ミ ュ ニケーシ

ョ ンがう まく と れず， 意思決定が困難になる こ と が

予測さ れる．

さ ら に， 児の療養生活は家族システムや医療シス
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テムの影響を 受ける が， 家族およ び医療者も また，

児の変化によ っ て影響を 受ける ５ ）． 医療者は患者・

家族の価値観や生活環境に応じ て情報提供を 行い，

家族が遺伝・ ゲノ ム医療に関する情報を理解し 共有

意思決定する ために長期的支援が重要である ６ ）． 医

療者は遺伝の知識を持ち，家族を全体と し て捉え７ ），

両親と いう 夫婦サブシステムに働き かける家族ケア

や家族支援の実践研究である家族看護学の視点が大

切だと 考える ． し かし ， 遺伝医療において家族ケア

や家族看護学の視点を取り 入れた研究はほと んどな

い． そこ で本研究では， 夫婦サブシステムに働きかけ

る家族ケアや支援にはどのよう なも のがあるか， 調整

における 課題は何かを明ら かにする こ と を目的と し

た． 本研究は， 周産期から 育児期のケアや遺伝カウン

セリ ングにおいて， 医療者が遺伝性疾患の児をも つ家

族に関わる際の示唆と なるこ と が期待さ れる．

Ⅱ． 本研究における用語の定義

１ ） 遺伝性疾患： ゲノ ム・ 遺伝子の変化が原因と な

っ て生じ る 疾患の総称であり ， 単一遺伝子病，

染色体異常症， 多因子病， ミ ト コ ンド リ ア病な

どがある ８ ）．

２ ） 家族ケア： 夫婦サブシステムに対し ， 情報提供と

心理的支援を含め複数回にわたっ て関わり ， 家族

および関係する人々の調整や支援を行う こ と ．

Ⅲ． 研究方法

１ ． 研究デザイ ン

養育期における遺伝性疾患の児を も つ両親への家

族ケアに関する論文を対象と し ， 家族スト レ ス対処

モデルを 家族看護に応用し た鈴木・ 渡辺の家族看護

アセスメ ント /支援モデル９ ） を用いてメ タ スタ ディ を

行っ た． メ タ スタ ディ はメ タ データ 分析， メ タ 方法，

メ タ 理論， メ タ 統合から 成り ， 現象について理解し

たり 検討し たり する研究アプローチである 10）． 鈴木・

渡辺の家族看護アセスメ ント /支援モデルは家族シス

テムと 医療・ 在宅ケアシステムを俯瞰し ， 家族は変

化するも のであり 家族と 医療・ 在宅ケアシステムは

相互に影響するも のと 捉えており ， 遺伝性疾患の判

明と いう 危機的状況にある 両親への医療者の関わり

と 家族の経過をみるのに適し ていると 考え用いた．

２ ． 文献の検索・ 選定方法

文献データ ベース と し て医中誌Web版（ Ver. 6）

（ 医学中央雑誌刊行会） を 用い， 遺伝医療が進み認

定遺伝カ ウン セラ ー® 制度が設立さ れた2005年以降

の文献を 検索し た． 論文種類は家族ケアの具体的な

実践内容がわかる も のと し て会議録は除外し ， 原著

論文に限定し た． キーワード は“ 遺伝性疾患” と

“ 家族” と し ， 遺伝性疾患に関する 検索語と し て，

「 遺伝性疾患」「 染色体異常」「 単一遺伝子疾患」「 先

天代謝異常」「 多因子遺伝」「 先天異常」 を挙げ， 家

族， およ び家族看護に関する 検索語と し て，「 家族

看護（ 家族支援）」「 親（ 両親）」 A ND「 支援」， OR

「 調整」， OR「 看護」 と し ， 文献を 検索し た（ 検索

日2024年11月22日）．

本研究では， 医療者が遺伝性疾患の児のみでなく

両親に継続し て働き かけを 行っ ている事例を対象文

献と し た． 経過のみ， または親の反応について母親

と 父親の両者が記載さ れていない文献は除外し た．

さ ら に， グリ ーフ ケアの関わり は， わが子を 亡く す

と 予測さ れる場合に受容の過程で様々な反応が起こ

り ， 慎重な支援が必要と なるため除外し た． 文献検

索は第一著者が行い， 対象文献の選定は第一著者と

第二著者が行い， 対象文献に該当するか上記の基準

に照合し て確認し た．

３ ． 分析方法

対象文献について著者名・ 職種， 発行年， 児と 家

族の状況， 家族ケアの内容を表記し た． 家族ケアの

視点と し て鈴木・ 渡辺の家族看護アセスメ ン ト /支

援モデル９ ） を参考に， 事例における 夫婦サブシステ

ムに働き かける家族ケアについて， 健康問題の全体

像， 課題， 家族の発達課題・ 対処経験， 家族の対応

状況， 家族の適応状況での事例の状況と 家族ケア内

容を明ら かにし た． 家族の抱える「 健康問題の全体

像」 と し て 遺伝性疾患名や治療， 家族の対応能力

（ 家族構成や年齢など） を 記述し た． 次に， 医療者

の関わり と 両親の反応について， 患児の病気が表面

化し 両親の思いを 医療者が把握する 段階を 家族の

「 発達課題」 や「 対処経験」， 両親が問題を認識し 現

状を 受容・ 模索し ていく 段階を 「 対応状況」， 両親

が対処し ， 家族内の関係性が変化し て いく 段階を

「 適応状況」 と し て捉えて記述し た． こ れら の分析

過程では， ２ 名の研究者が別々に分析を行い， 合意

が得ら れるまで検討を重ねた．
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４ ． 倫理的配慮

文献の著作権を 遵守し ， 出典を明記し て文献検討

を実施し た．

Ⅳ． 結 果

１ ． 対象文献

医中誌W ebを 用い， キーワード は“ 遺伝性疾患”

と “ 家族” と し て2005年以降の文献を検索し た． 遺

伝性疾患の児をも つ両親への家族ケアに関する文献

と し て挙がっ た1626文献のう ち ， 重複し た513件を

除く 1013文献について， 題名と 抄録を 確認し 213件

を抽出し た． そこ から 全文を精読し ， 医療者が両親

に継続し て働き かけを 行っ ている 事例を 対象と し ，

グリ ーフ ケアの関わり は除外し た． 最終的に23文献

26事例が対象と なっ た（ 図１ ）．

児の疾患は染色体異常症13例（ 18ト リ ソ ミ ー６ 例，

13ト リ ソ ミ ー６ 例， 21ト リ ソ ミ ー１ 例）， プ ラ ダ

ー・ ウィ リ 症候群， 血友病B， リ ー脳症， Ｘ 連鎖性

遺伝性水頭症， 筋緊張性ジスト ロフ ィ ー， デュ シェ

ンヌ 型筋ジスト ロ フ ィ ー， 骨形成不全症， 染色体不

安定症， A TR‑X症候群であっ た（ 表１ ）． 次子や家

系内の再発リ スク などの遺伝性が予測さ れる 事例は

10例（ 表１ ： 事例4, 12, 13, 19, 20, 21, 22, 23‑1, 23‑2,

23‑3） あっ た．

２ ． 遺伝性疾患の児をも つ両親への関わり と 反応

遺伝性疾患の児を も つ両親への家族ケア を みる

と ， 調整を必要と する内容と し て【 治療の意思決定

支援】【 わが子の受容・ 愛着形成の支援】【 在宅育児

への支援】【 遺伝カ ウンセリ ングにおける家族ケア】

が挙がっ た（ 表１ ）． 以下，「  」 は文献中の両親の

発言を記述し た．

１ ） 治療の意思決定支援－分娩形式， 手術・ 処置

胎児異常が疑われ「 看取り の出産になる（ 事例14）」

な ど 経過が思わし く な い場合， 医師から の説明や

NICUの産前訪問など（ 事例1, 19） がさ れ， 徐々に

母親は「 少し でも いい状態で生まれて欲し い（ 事例

13）」 と 思う よ う になり ， 母体の安全を 考える 家族

と の間で 悩み分娩方法が選択さ れて いた （ 事例1,

13， 14）． 緊急帝王切開（ 事例1, 4, 8, 13, 23‑1） や転

院・ 搬送（ 事例3, 4, 8, 10, 15, 18, 23‑1, 23‑2, 23‑3） な

ど状況が変化し ， わが子の状態について父親から 母

親に話す場合も あり （ 事例5, 8, 10）， 母親は「 子ど

も が搬送で手元から 離さ れて以来， ずっ と 気が休ま

る 間がな かっ た（ 事例23‑2）」 など 適応が難し い状

況に置かれていた（ 事例5, 23‑2）．

ま た， 先天性心疾患の手術（ 事例1, 2, 10, 17），

気管内挿管（ 人工呼吸器） や気管切開など（ 事例2,

5, 12, 17, 18） の説明がさ れ， 両親は「 やれる こ と

はし たい（ 事例3）」， ある いは「 児にと っ て苦し い

も のだっ たら やめて欲し い（ 事例5）」 など， 治療を

選択し て いた（ 事例2, 3, 5, 17） が， 父親と 母親で

意見が異なる 場合（ 事例1, 12, 16） があっ た． 18ト

リ ソ ミ ーの事例（ 事例1） では， 母親が手術を 希望
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図１ 文献抽出の流れ
文献検討の手順を フ ロー図で示し た．
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する 一方， 父親は「 児に必要でないこ と はし ない」

と 話し ，手術を一旦延期する調整後に手術と なっ た．

また， 人工呼吸器から の離脱が困難な児の気管切開

（ 事例16） について父親は肯定的であっ たが， 母親

は「 病気が進行し てし まえば意味がないのでは」 と

話し ， 医療者と の話し 合いを重ね， 母親も 「 一番楽

になれる よ う にし てあげたい」 と 実施に至っ た． 医

療者は治療選択において父親と 母親の双方が合意し

ているこ と が重要と 捉え， 父親と 母親で思いに相違

がある可能性を考慮し て関わっ ていた（ 事例3, 4, 5）．

２ ） わが子の受容， 愛着形成の支援

遺伝性疾患のわが子と 対面し ，母親は「 かわいい．

見る と 安心する （ 事例2）」 と 捉える （ 事例2, 3, 4, 6,

9, 10, 13, 17, 18） が， 病気に関し ては「 本当かなと

思っ てし まう （ 事例5）」 など整理がつかず， 受け入

れら れない事例（ 事例5, 6, 9, 10, 17） があっ た． 父

親も 「 信じ たく ない気持ち でいっ ぱい（ 事例5）」 と

いう 思い（ 事例5, 17） を 持ち な がら も 冷静に受け

止めていた（ 事例6, 10）． こ のよ う な親の反応に対

し ， 医療者， 特に看護師は医師の説明に同席し 両親

の表情や言動を 観察し （ 事例5, 10, 19）， 他の専門

職と 連携し （ 事例4, 5, 6, 9, 12, 16）， タ ッ チン グや

抱っ こ ， 口腔内母乳塗布などの育児ケア（ 事例4, 8,

9, 10, 11, 18, 19）， さ ら に子ど も の反応や成長を 伝

える 関わり （ 事例2, 3, 5, 7, 9, 14, 15, 21, 23‑1） を 行

っ ていた．

こ れら のう ち， 不安・ 悲嘆が強い母親の心理アセ

スメ ン ト が必要な 事例があっ た（ 事例5, 6）． 表情

が硬く 諦めた感じ の母親（ 事例5） について父親に

様子を尋ね， スタ ッ フ 間で情報共有し たり ， 寡黙な

父親に尋ねる こ と が難し い事例（ 事例6） では， 主

治 医 や 精 神 看 護 専 門 看 護 師 （ リ エ ゾ ン CN S：

Certified Nurse Specialist） と カ ン フ ァ レ ン ス を 持

ち，母親に心療内科受診を 勧め心理的安定を はかり ，

父親に母親の関わり 方を話すこ と で両親間の関係調

整を行っ ていた． また， 父親で児への関心がわかり

づら い事例（ 事例7） では， 母親から 情報を 得て父

親が行う 児のリ ハビリ プロ グラ ムを 計画し ， 看護師

と 父親の距離感を 調整し ながら 愛着形成の支援を行

っ ていた．

さ ら に， 父親と 母親双方が児の受容が難し かっ た

13ト リ ソ ミ ーの事例（ 事例8） では， 父親は初回説

明時に治療をやめて欲し いと 訴え， 状況を聞いた母

親も 面会を拒否し たが， 看護師は承諾を得て病室訪

問し ， 母乳ケアや交換ノ ート で無理強いし ない関わ

り を行っ た． 児に面会し た父親は「 最初の１ 週間は

泣いた， 抱っ こ し てやっ と かわいいと 思えたのに」

と 話し ， 母親も 「 どれだけし ても 亡く なる わけで…

いたたまれない」 と 話し たが， その後の両親は児へ

の関わり ができ ていた．

３ ） 在宅育児への支援

医療者は患児の病状をみながら ， 在宅育児ができ

そう かを 模索し 関わっ ていた． 両親に在宅育児の意

向を 確認し （ 事例2, 10, 11, 15, 16, 17, 18）， 在宅を

想定し た育児練習や面会， 訪問看護の調整を行っ て

いた（ 事例2, 9, 10, 11, 13, 15, 16, 17, 18）． 在宅移行

について「 お父さ んが連れて帰り たいと 思っ ている

ので大丈夫（ 事例10）」 などと 話す両親（ 事例9, 10）

がある一方， 父親と 母親の思いのずれが生じ る事例

があっ た．

13ト リ ソ ミ ーの事例（ 事例11）， およ び血友病B

の事例（ 事例12） では， わが子の病気に対する父親

の受容が難し く ，「 必要なこ と はやり たい」 と 思う

母親と ずれが見ら れた． 医療者は病状を正確に理解

でき るよ う に医師の説明の機会を持ち， 父親に理解

を示し ながら 育児ケアや母親の支援を促し ， 父親が

ケアに参加でき る よう になっ た．

Ｘ 連鎖性遺伝性水頭症の事例（ 事例13） では， 妊

娠中絶が難し い時期に胎児異常が判明し ， 両親共に

「 子ど も を 諦めたい」 と 話し た． 臨床心理士が継続

し て関わる中で母親が「 まだこ の子の障害を 受け入

れら れていない」 と 話し ながら も ， 両親と も に児に

関わるよ う になり ， 離婚も 考えたが母親も 「 夫も 時

間が必要だっ たと 思う 」 と 話せるよ う になっ た．

訪問看護師が関わっ た18ト リ ソ ミ ーの事例（ 事例

14） では， 母親は育児で休息が取れないながら 「 夫

には任せら れない」 と 過労で入院と なっ た． 看護師

は母親が行っ ているよう にケアを行い歌や絵本など

で楽し い雰囲気を 作り ， 助言は意図的に控えて信頼

関係の構築をはかっ た． さ ら に， 育児ノ ート を工夫

するこ と で母親の父親に対する認知が変化し た． そ

の後は児の体調不良で喧嘩が絶えなく なっ た夫婦関

係についても 見守り がさ れた．

親は在宅育児を 希望し （ 事例1, 16, 17），「 し てあ

げら れる こ と が少ないため， お世話でき てう れし い

（ 事例10）」 と 感じ る （ 事例10, 16） が， 医療者は児

山口医学 第74巻 第２ 号（ 2025）86



の状態観察（ 事例9, 10, 19）， 急変時の対応（ 事例2,

17, 18） や支援体制の確認（ 事例11, 16） について

支援し ， 在宅を想定し た長時間の面会， 外泊， 小児

科病棟の転棟な ど がさ れて いた． リ ー脳症の事例

（ 事例16） では１ 日付き 添い体験後， 親は「 家で病

院と 同じ よ う にはでき ない」「 自分が倒れたら こ の

子はどう なる んだろ う と 怖く なっ た」 と 話し ， 訪問

看護， ヘルパー導入， 父親と 母親の役割分担の調整

が取り 入れら れた． 18ト リ ソ ミ ーの事例（ 事例17）

では， 外泊が近づく と 「 不安すぎて何が心配かわか

ら ない」 と 話し 外泊を延期する調整がさ れた． し か

し ， 他の18ト リ ソ ミ ーの事例（ 事例15） は， 両親の

意向を十分に確認し ， 在宅移行期間を１ 週間に設定

し 両親が小児病棟で育児を し たが， 同胞の問題や両

親と も に体力が限界であり ， 医師を 含めた説明の機

会を設けたが他施設への転院と なっ ていた．

４ ） 遺伝カ ウンセリ ングにおける家族ケア

今回， 遺伝カ ウンセリ ン グについて述べら れた例

は９ 例（ 事例4, 13, 18, 20, 21, 22, 23‑1, 23‑2, 23‑3） あ

っ た． 染色体異常症である 13ト リ ソ ミ ーには一部に

遺伝性が考えら れるため， 児の染色体の状態から 次

子の再発リ スク や流産の可能性を考え， 親自身の保

因者診断が有意義であるこ と などの遺伝カ ウンセリ

ン グがさ れた（ 事例23‑1, 23‑2, 23‑3）． 説明に対し ，

父親は｢自分の染色体を 知っ ておく ほう が良い（ 事

例23‑1）」「 今すぐ にでも 結果を 知り たい（ 事例23‑3）」

と 話す一方， 母親は「 自分に原因がある かも し れな

いこ と を 突き 止めら れる のは怖い（ 事例23‑1, 23‑2,

23‑3）」 と 話し ， それに父親が理解を 示し ， いずれ

も 保因者診断ではどちら の親由来かは伝えないこ と

になっ た．

早産で出生後から 筋力低下と 特徴的顔貌より 筋緊

張性ジスト ロ フ ィ ー症が疑われた事例（ 事例4） で

は，母親も 出産後から 歩行障害が目立ち始めており ，

児の診断から 母親の診断につながる ため大学病院と

の連携， カ ンフ ァ レンスを 実施し ， 児が生後５ か月

の退院時に大学病院受診と なり 医療者の付き 添いが

さ れた． X連鎖性遺伝性水頭症の事例（ 事例13），

PCS症候群の事例（ 事例20）， A TR‑X症候群の事例

（ 事例22） では， こ れまでの妊娠や同胞児の経過か

ら 遺伝性疾患が疑われ， 親自身が保因者である可能

性が示唆さ れた． Ｘ 連鎖性遺伝性水頭症の事例（ 事

例13） では， 児の疾患が受容でき ない両親に対し 臨

床心理士が継続し て面談を 行い， 児の状態が落ち着

いた時期に親の保因者診断が実施さ れた． PCS症候

群の事例（ 事例20） では， 第１ 子および第２ 子が相

次いで亡く なり ， 両親は子ども を諦めていたが， 症

例発表により 疾患と 保因者診断， 出生前診断の可能

性がわかり ，両親の心理的支援，倫理審査の手続き ，

遺伝カ ウン セリ ン グを 重ねて出産・ 育児に至っ た．

１ 歳８ か月に診断さ れたA TR‑X症候群の事例（ 事

例22） では， 遺伝カ ウンセリ ングにより 疾患と 次子

の再発リ スク 等が説明さ れ， 次子の妊娠時に出生前

診断の検討をし たが父親や姉も 「 家族は多い方がい

い」 と 検査は希望せずに出生後の遺伝子検査で診断

さ れ， その後， 母方家系内の情報提供について検討

さ れていた．

さ ら に， １ 歳児でデュ シェ ンヌ 型筋ジスト ロフ ィ

ーが疑われた事例（ 事例21） では， 告知で衝撃を受

けた両親への心理支援， 子ども の成長発達を見守る

支援， 次子の妊娠時における保因者診断と 出生前検

査の支援が行われた． また， 疾患の遺伝性を心配す

る 母方の妹夫婦に遺伝カ ウン セリ ン グが行われた．

認定遺伝カ ウン セラ ー® は妹夫婦の話を 傾聴し ， 誰

も が遺伝学的課題に無関係ではなく ， 両親は強く 不

安を抱えて育児を し ている こ と を伝えていた．

Ⅴ． 考 察

分析技術の進歩により ， 胎児や受精卵の遺伝情報

も 臨床応用さ れる 時代を 迎えている 34）． 2015年には

「 小児希少・ 未診断疾患イ ニシ ア チ ブ （ IRUD‑P）」

が， 2019年から は重い病気をも つ新生児の遺伝子や

ゲノ ムを 調べる「 Priority‑i」 が始まっ ている ． 養育

期は夫婦・ 親子と し ての関係性が脆弱である ため，

医療者は遺伝の知識を持ち ， 子ども の最善の権利を

考慮し ながら 家族・ 関係者の調整を 行う と いっ た幅

広い実践能力が必要と 考える． 遺伝医療と 家族ケア

や家族看護学の視点を 活かし たアプロ ーチによ り ，

家族支援における 質の向上が期待さ れる．

家族看護アセスメ ン ト /支援モデル９ ） では家族援

助方法と し て， 家族成員に対する援助方法， 家族成

員間の関係性に働き かける 援助方法， 家族単位の社

会性に働き かける 援助方法へと 展開し ている ９ ）． 本

研究の焦点である 遺伝性疾患の児を も つ夫婦サブシ

ステムに働き かける家族ケアは， 家族の関係性に働
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き かける 家族ケアと いえる ． 具体的には， 家族のコ

ミ ュ ニケーショ ン を促進する， 家族成員の相互理解

を 助ける ， 役割分担の調整を助ける ， 情緒的関係性

を調整する，意思決定を促すなどのステッ プがある９ ）．

今回， 対象と なっ た23文献の動向を 見ると ， 遺伝性

疾患の児をも つ両親への家族ケアに焦点を当てた研

究は大半が2015年以前に発表さ れ， 本数も 少ないこ

と がわかっ た． 調整の内容では，【 治療の意思決定

支援】【 わが子の受容・ 愛着形成の支援】【 在宅育児

への支援】【 遺伝カ ウンセリ ングにおける家族ケア】

が挙がり ， 児と 両親， さ ら に医療者の間に課題があ

る状況が見ら れた． 本研究では遺伝医療における家

族ケアの視点より ， 遺伝性疾患の児をも つ両親への

支援について考察する．

１ ． 児の疾患特性と 個別性を考慮し ， 両親の遺伝性

疾患に対する 理解を促す

子ども の病気が疑われた時， 親は憤り ， イ メ ージ

し たわが子に対する喪失感を抱き ， 母親は父親に比

べ， よ り 強い慢性的な悲し みを 経験する 35）． 状態に

よ っ て緊急帝王切開や他院への搬送など， 両親は児

の病気や現状を受容する時間が十分にないまま選択

を 迫ら れ12）， 認知の混乱にある 27）． 遺伝性疾患は生

命予後に関わるも のがある が， 長期にわたり 成長す

る事例も ある． 遺伝性疾患には不変性があり 疾患そ

のも のの治療は難し いが， 現在では積極的治療も さ

れる よ う にな っ て いる ． 例え ば18ト リ ソ ミ ーは，

1980年代以降の調査に よ る と １ 年生存率は5.57〜

8.4％， 生存期間の中央値は10〜14.5日で ある が36），

近年の国内の報告では１ 年生存率は０ 〜29％， 生存

期間の中央値は６ 〜152.5日37， 38）， 心臓手術例では１

年生存率が84％39） と 幅が広い． また， 対象文献に挙

がっ た骨形成不全症（ 事例19） など， 母親と 同じ 疾

患であっ ても 児の症状や合併症は異なると いう 遺伝

性疾患の曖昧性があるため， 疾患ごと の重症度・ 進

行度の特性と と も に個別性に配慮し た関わり が重要

である 29）． 今回の文献調査では常染色体顕性（ 優性）

遺伝である 筋緊張性ジスト ロ フ ィ ー症， X連鎖性疾

患である デュ シェ ンヌ 型筋ジスト ロ フ ィ ー， 転座型

の染色体異常など， 児の診断が親自身の疾患や保因

者診断につながり ， さ ら に血縁者のリ スク への対応

と し て遺伝カ ウン セリ ングが実施さ れていた． 挙児

希望がない親の保因者診断は必要なく ， 保因者診断

をし た場合でも いずれの親由来か開示する必要はな

いが， 両親はほと んどその情報を 持たない33）． 宮良

は「 遺伝性疾患であれば原因が自分にある かも し れ

ないと いう 状況は， 親が正直な思いを語るこ と を難

し く さ せる」 23） と 述べており ， 親の受容を 困難にす

るこ と が考えら れる． 母親は病気の子ども を 産んだ

こ と に自責の念を 持ち， 父親も 妻（ 母親） にそのよ

う な思いをさ せたく ないと 責任を感じ ていると 言わ

れる 40）． そのため， 事例で実践さ れていた通り ， 専門

医が患児の疾患や状態を説明し ， 遺伝性疾患につい

ては遺伝カ ウンセリ ングを紹介するこ と が望まれる．

遺伝性疾患は誰にでも 起こ り 得るも のであり ， 誰の

せいでも ないこ と を説明するこ と により ， 両親の心

理的安定をはかり 疾患の理解につながると 考える．

２ ． 遺伝性疾患の児をも つ両親それぞれの思いの表

出を促す

出産方法や在宅育児などの意思決定において， 母

親は子ども ができ る だけ良い状態になっ て欲し い，

家に連れて帰り たいと 徐々に望むよ う になり 帝王切

開や在宅育児を模索し ， 父親は妻（ 母親） のこ と を

心配し 検討をする 傾向にあっ た． 一方， 手術や気管

切開などは両親で話し 合い決定さ れるが， 父親と 母

親で 意見が異な る こ と があっ た． 両親がお互いに

「 夫が聞いてく れる 」，「 ２ 人の子ども 」 と いう 思い

で育児に臨む場合にはわが子の受容や意思決定につ

ながっ ていた．子ども の障害に対する受容について，

親が子ども を 理解し よ う と 話し 合い， 夫婦・ 親子，

そし て家族全体の関係性や役割を問い直し 適応し て

いく こ と で危機的状況から 脱する と 言われる 41）． し

かし ， 両親がお互いに思いが表出さ れていない場合

があっ た． 在宅育児における母親の負担が大き かっ

た事例（ 事例14） では， 父親は児を 気にかけ母親を

支えたいと 思っ ているが， 母親の意向に任せて行動

でき ていない状況が見ら れた． 思う こ と を 言い合う

と いう 家族本来の対処が取れなく なると ， 結果と し

て母親に負担がかかり 危機的状況が生じ る． 医療者

は家族の文化やルールに合わせて関わり ， 個々の家族

メ ンバーに共感的理解を示し ながら 傾聴し て等距離の

関係を築く ． し かし ， こ れがう まく いかない場合は発

言の強いメ ンバーの決定と なる可能性がある 42）． 事例

で実践さ れていた通り ， 医療者は意思決定において

父親と 母親双方が合意し ているか， それぞれが思い

を話し 合えている かを見る こ と が大切である ． 宮良

は家族が自律性を 回復し ， 意思決定ができ るよう に
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なるには例え否定的な思いでも 自分の思いを 正直に

語れる よ う になる こ と が必要と 述べている 23）． 医療

者が父親と 母親に遺伝性疾患の原因が自分にあるかも

し れない状況で思いが表出でき ない可能性がある 23）

こ と を考慮し ながら 傾聴的に関わり ， 気持ちを聞き

出すこ と で親自身の思いが明確と なり 自分の意見が

言える よ う に変化する 11）． また，「 こ れ（ 問題） に

ついて， あなたの夫（ 父親） または妻（ 母親） はど

のよう に感じ ていますか」 と いっ た円環的質問43） を

用いて， 両親が問題を認識し 解決でき るよ う に支援

するこ と が期待さ れる．

３ ． 遺伝性疾患の児を含めた「 家族の生活」 を考える

医療者は在宅育児を見据えて父親と 母親それぞれ

の心理状態， 家族の状態を アセスメ ント し ながら 育

児ケアを 進めていた． 親に無理強いせず， 助言は意

図的に控えるなど配慮し ， 親が向き 合えるよ う に待

つよう にし ていた． 在宅育児に向けた育児練習を試

みる中で， 親は「 でき る世話はし てあげたい」 と 取

り 組むが， 実際に過ごすと 「 病院と 同じ よう にはで

き ない」 と 現実に対応でき ない様子がみら れた． さ

ら に， 同胞や祖父母の受け入れ状況から 在宅育児を

諦め， 児が施設に転院と なっ た事例（ 事例15） があ

っ た．

医療的ケアを必要と する 児の場合， 多く のサポー

ト が必要になる． 在宅育児の家族介護者は昼夜を問

わないケアに追われて睡眠が十分にと れず， ３ 割以

上が疲労感や気力の減退， イ ラ イ ラ を訴えていると

言われる 44）． 近年では， 地域包括ケアが整備さ れつ

つあるが， 地域差も あり 家族に応じ た調整が必要で

ある． 医療者は， 両親に患児を受け入れて欲し い18），

または在宅で１ 日でも 過ごし て欲し い25） と いう 思い

がある． 一方で， 親は子ども をかわいいと 思う 気持

ちはある が， 子ども の治療や育児ケアを行う 医療者

に対し ， 親は「 子ども が頑張っ ているから 親も がん

ばれと 言われる」 と 育児の悩みを言えない場合も あ

る 33）． また， 両親側から 見る と 早期の退院を 迫ら れ

る のではないかと いう 懸念があり 26）， 医療者と 親と

の思いにずれが生じ やすい状況がある． 医療者は家

族の育児（ 介護） 技術に完璧を求めないこ と が大切

であり ， 児を含めた「 家族の生活」 を見ていく こ と

が重要である ９ ）． 遺伝性疾患には生命予後に関わる

も のも あり ， 家族と 協働し なければ意思決定のタ イ

ミ ン グが難し い状況にある 12）． し かし ， 手術や退院

などの決定事項でも ， 状況が許す限り 一旦延期する

など時機を見た調整が期待さ れる． こ れら 遺伝性疾

患の児を 含めた「 家族の生活」 を考えるこ と は， 家

族単位での社会性に働き かける援助９ ） である ．

４ ． 多職種連携と 継続的な関わり ができ る 環境を整

備する

医療者は，児に対する父親の関心がわかり づら い，

ある いは母親の不安が強く 父親も 寡黙な場合など，

コ ミ ュ ニケーショ ンがと り にく い家族に対し 困難を

感じ ９ ）， カ ン フ ァ レ ン スで検討を 行っ ていた． 心理

的不安が強い母親に対し ては， リ エゾンCNSを通し

て心療内科の受診を勧めていた． さ ら に， 遺伝性疾

患に関し ては認定遺伝カ ウン セラ ー® と 連携がさ れ

ていた． 多職種連携によ り ， 医師（ 専門医）， 認定

遺伝カ ウン セラ ー® ， 臨床心理士， 看護師， 小児看

護CNS， リ エゾン CNS， 訪問看護師， 保健師などが

協働し ていた． こ のよう に多職種連携は社会資源を

調整する こ と であり ， 家族単位での社会性に働き か

ける 援助９ ） である ．「 重篤な疾患を 持つ子ども の医

療を めぐ る 話し 合いのガイ ド ラ イ ン 」 45） によ る と ，

医療チームは多職種で構成さ れ， チーム全員が参加

し 自分の意見を自由に発言でき るよ う 配慮するこ と

が述べら れている ． 遺伝専門職の役割と し て， 臨床

心理士など心理臨床家は子ども ・ 両親自身が成長し

ていく 力を高める よう 支援するのに対し ， 遺伝専門

医， 認定遺伝カ ウン セラ ー® ， 遺伝看護専門看護師

は遺伝的課題に関する傾聴をし ， 適切な情報提供を

し ， 意思決定のプロセスを 共に歩む中で心理的問題

に対応する と いう 違いがある 43）． 今回の文献では挙

がっ ていなかっ たが家族看護専門看護師も あり ， そ

れぞれの専門性を 活かし ながら 児と 両親を 支援する

こ と が重要である ． 転院・ 搬送など施設をわたっ て

多職種が関わり ， 児が成長する経過において次子の

リ スク ， 他の家族への影響も 考えら れるため， 事例

（ 事例3, 4, 8, 10, 15, 18, 23‑1, 23‑2, 23‑3） に見ら れた

通り に， 施設を超えた多職種連携と 長期的な関わり

が必要と なる． また， 遺伝医療は進歩し ており ， 長

く 原因不明であっ た疾患について学会発表により 情

報が得ら れ， 諦めていた子ども を出産につながっ た

事例（ 事例20） があっ た． 医療者は最新の知識を得

る と 共に多職種と 連携し な がら 両親が相談し やす

い， そし て継続し て相談でき る環境を整備するこ と

が期待さ れる．
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Ⅵ． 結 論

遺伝性疾患の児をも つ両親に対し ， 夫婦サブシス

テムに働き かける 家族ケアの実際と 調整における課

題を明ら かにする ために文献検討を 実施し た． その

結果， 以下のこ と が明ら かと なっ た．

１ ．本文献検討の結果，検索結果の論文数は少なく ，

分析対象は23文献26事例であり ， 大半が2015年以前

に発表さ れていた． 遺伝性疾患の児をも つ両親に対

し ， 夫婦サブシステムに働き かける 家族ケアについ

て， 鈴木・ 渡辺の家族看護アセスメ ン ト /支援モデ

ルを用いたメ タ スタ ディ の結果， 調整を必要と する

内容について【 治療の意思決定支援】【 わが子の受

容・ 愛着形成の支援】【 在宅育児への支援】【 遺伝カ

ウンセリ ングにおける家族ケア】 が挙がっ た．

２ ． 遺伝医療における家族ケアの視点より ， 遺伝性

疾患の児をも つ両親への支援について， ①疾患特性

と 個別性を考慮し ， 両親の遺伝性疾患に対する理解

を 促す， ②遺伝性疾患の児をも つ両親それぞれの思

いの表出を促す， ③遺伝性疾患の児を含めた「 家族

の生活」 を考える ， ④多職種連携と 継続的な関わり

ができ る 環境を整備するこ と が重要である と 示唆さ

れた．

Ⅶ． 本研究の限界と 今後の課題

今回， 医中誌Webを 用い検討し たが， 分析対象

文献が23件と 限ら れて いた点は本研究の限界で あ

る． 対象と し た文献における家族ケアは遺伝性疾患

の児と 家族を支援するも のであり ， 遺伝性疾患に関

し て家族と の共有性， 予測性がある と いう 特徴から

個人情報保護の課題も あり 実践報告が難し い現状が

あっ た． さ ら に， 文献は家族ケアの視点から 記載さ

れたも のと 限ら ないため解釈には限界がある ． こ れ

から 遺伝・ ゲノ ム医療が発展する中で， 遺伝性疾患

では家族への影響が大き いと 思われるため， 家族ケ

ア の視点から 医療者の関わり が効果的で あっ た事

例， ある いは困難であっ た事例研究の集積が期待さ

れる． 今後は海外の文献を 検討する こ と で日本の特

徴について理解を 深めると と も に， 具体的な支援策

を検討するこ と が課題である．

遺伝性疾患の児がその子ら し く 成長し ， 父親と 母

親も 含めて家族が健康でいら れるよ う に， さ まざま

な選択について両親が自分たちで納得し て決定でき

るこ と が大切である． そのためには， 医療者が両親

に対し ，疾患や現在の状態が理解でき るよう に促し ，

家族の考えを理解し ， 家族自身が変化し ていけるよ

う 支援するこ と が重要である．

本 研 究 は J SP S科 研 費 JP 19K 11033お よ び

JP24K13927の助成を 受けて実施し た． 本研究にお

いて開示すべき 利益相反はない．
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W ith advances in screening and treatm ent for

children w ith genetic disorder s, fam ily  care is

im portant because genetic conditions can af fect

the genetic conditions of other fam ily m em bers. A

literature r ev iew  w as conducted to clar ify  the

p r actice  of  f am ily  ca r e  and  coor d in a t ion  f or

parents, focusing on the couple subsystem .

U s in g  th e  I chu sh i‑W eb , w e sea r ched  f or

literature published since 2005 using the keyw ords

“ genetic condition” and“ fam ily” and excluded

cases involving grief care. We identified 23 articles

and 26 cases. M ost w ere published before 2015,

and there w ere few  publications. A  m eta‑study

us in g  th e Su zuk i/W atan abe F am i ly  N u r s in g

A ssessm ent/Support M odel found that in fam ily

ca r e  f or  p a r en ts  w ith  a  ch i ld  w ith  g en et ic

cond ition , h ea lth car e p r of ess ion a ls ' p r actices

included［ support for decision‑m aking］［ support

for acceptance of and attachm ent to their child］

［ suppor t f or  hom e parenting］［ f am ily  care in

genetic counseling］．

From  a fam ily  care perspective, the follow ing

w ere suggested as im portant points for supporting

par en ts of  ch ildr en  w ith  g enetic cond itions：

encou r ag in g  p a r en ts  to u nder s tand  th e

character istics and indiv iduality  of their  child's

genetic condition； encouraging parents to express

th eir  f ee l in g s； con s id er in g  th e  f am i ly  l i f e ,

including the child； and creating an environm ent

that allow s for m ultidisciplinary collaboration and

sustained involvem ent.
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