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【ポスター -1】
私は神経内科医ですが、院内のゲ

ノム医学センター臨床ゲノム診療部
門で遺伝相談を行っています。

今回の研究を行った背景ですが、
現在診療において遺伝子診断が果た
す役割は大きくなっていると思いま
す。そして、遺伝子検査が保険収載
された疾患も改訂ごとに増えている
という状況です。昨年、日本医学会
による「医療における遺伝学的検査・
診断に関するガイドライン」が公表さ
れ、遺伝学的検査の事前の説明、同
意・了解の確認は主治医が原則として取るということが明記されました。このような状況
ですので、主治医も患者さん・その家族の心理的影響面を考えて、適切な説明を行って遺
伝子診断を行うことが求められるようになってきました。

神経筋疾患では遺伝性疾患が多く、遺伝子診断で初めて診断がつく疾患も多いのです。
また、マルファン症候群の改訂された診断基準では、遺伝子変異についての項目も入って
きました。当院にはマルファン外来という循環器内科をはじめとする複数の関連診療科で
診療にあたる専門外来がありますので、循環器内科の先生と一緒に今回の共同研究を行い
ました。

目的としては、神経内科領域、循環器領域における遺伝子診断の状況を調査するととも
に、遺伝子診断が被検者（遺伝子検査を受けた患者さんです）に及ぼす影響と医師と患者
の認識の差異について明らかにすることを目的に行いました。

【ポスター -2】
研究方法です。遺伝子診断の被検者と医師の双方に調査を行いました。
遺伝子診断の被検者、つまり神経筋疾患もしくはマルファン症候群の当院の患者さんに

対しての調査ですが、この研究期間中に新たに遺伝子診断をされた患者さんは7名です。
その患者さんに対して、遺伝子検査結果の開示前・後にアンケート調査を行い、開示後に
認定遺伝カウンセラーの西垣が面接調査を行いました。一方、医師に対しての調査ですが、
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遺伝子診断についての認識調査とい
うことで医師にアンケート調査を行
いました。アンケート調査は1次調
査、2次調査の2段階で行い、1次調
査は日本神経学会の617施設、日本循
環器学会の964施設の診療責任者の方
に遺伝子診断に関するアンケート調
査票を送り、その中で遺伝子診断の
経験が「あり」とお答えいただいた施
設の責任者の方に、2次調査票を送り
ました。

【ポスター -3】
これは遺伝子検査の被検者である患者さんを対象にした検査ですが、遺伝カウンセラー

が直接患者さんに面談して聞いた結果も含まれています。
対象は7名ですが、自分が遺伝子検査を受ける目的については、約9割の患者さんが「自

分の病気を診断するため」とおっしゃっておられます。遺伝子検査に関する理解や認識に
ついては、約半数の方が疾患の遺伝形式や経過・予後については認識しており、患者さん
自身が「治療のために必要だ」と思い、遺伝子検査を受けられた方が多いという結果になっ
ています。遺伝子検査前に受けた説明に関しては、疾患の遺伝形式とか、治療に役に立つ
かどうかという説明が多かったということです。

遺伝子診断後の患者さんにアンケート・面接をした結果としては、回答を得られた患者
さん4名においては「結果は予想通りだった」と回答されておられます。「検査を実際に受
けたことを後悔している」と回答された方はいらっしゃらず、「今回受けて、今後の見通し
を立てることができた」という意見がありました。

遺伝子検査を受けた後の医師への要望としては、（後にも出てきますが）患者さん自身と
しては「その後の心理的サポートを
希望している」という方が半数以上で
した。また、面談をした結果では、「遺
伝子診断を受けることによって、今ま
で言われていた病気の通りだったと
いうことが分かってよかった(いまさ
ら遺伝子検査で違うかもしれないと
いわれても逆に困ってしまう)」ある
いは「分かった時は、ショックだけ
れども、(今まではっきりしなかった)
自分の疾患について分かってよかっ
た」という意見がありました。
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セッション 3  / ポスターセッション

【ポスター -4】
今度は医師を対象にした調査です。
医師は神経内科と循環器内科の医

師を対象に行いましたが、遺伝子診
断の経験率については両者で大きな
違いが見られました。遺伝子検査の
経験が「あり」と答えたのが、神経内
科では約8割、循環器内科では2割と
いう結果でした。遺伝子診断の「経
験がない」理由は、両者とも半分が「当
該疾患患者がいなかった」ということ
で、あとは、「診断しても治療法が変
わるわけではないので特にはしない」
という意見がありました。循環器の
ほうでやや多かったのは「遺伝カウ
ンセラーや遺伝診療部門が無い」とい
うことでした。遺伝診療部門やカウ
ンセラーがいないことが遺伝子診断
を行うのを躊躇する背景となってい
るのではないかと思います。

【ポスター -5】
遺伝子診断の状況ですが、症例数

は神経内科も循環器内科も年間5例未
満という施設が大多数を占めました。
それぞれの施設において「遺伝診療
部門があるか」という問いに関して
は、約7割がないということで、まだ
整備されていない状況と考えられま
す。発症前診断に関しては、神経内
科の方では「相談された経験あり」と
いう医師が多い状況でした。

【ポスター -6】
実際に行ったことがある遺伝子検

査は、神経内科では脊髄小脳変性症
が4分の1を占めていました。次いで、
筋強直性ジストロフィーやハンチン
トン病が続きました。これらの疾患
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はトリプレットリピート病ということで、診断がはっきりつきやすいという状況がありま
す。循環器領域で行われた遺伝子検査では4分の1がQT延長症候群、その次がブルガダ症
候群ということで、不整脈に関する遺伝子検査が多いという状況でした。

【ポスター -7】
遺伝子検査が行われている状況に

ついての調査結果です。実際は神経内
科領域でも循環器内科領域でも、他
の大学病院のどこそこの研究室に依
頼して、検査してもらうという状況
で、検査会社に提出するのは他大学
の研究室等に出すより、少ない状況
でした。

遺伝子診断に関する医師の意見と
しては、「自分自身が遺伝性疾患につ
いて知識が乏しくて説明に困る」、「メ
ンタルなフォローがなかなか難しい
のでカウンセラーが必要だ」という意見がありました。また、遺伝子検査は大学の研究室
などに提出するところが多いのですが、「非常に手続きが面倒」とか「時間もなくてなかな
か難しい」ということがあり、「（遺伝子検査が）保険収載される疾患を増やして欲しい」あ
るいは「遺伝子診断の包括的なセンターを日本の中で作って欲しい」という意見もありま
した。

【ポスター -8】
遺伝子診断に関して、医師と陽性だった患者さん側での認識の違いですが、患者さん自

身は遺伝子診断後、自分の家系員、例えばお子さんに発症前診断をして欲しいという方が
7割なのですが、実際に実施を検討したことがある医師は3割でした。また心理的サポート
は、患者さんは半数以上が希望して
いるのですが、カウンセリング等を
頼んだりしないで通常の今まで通り
の診療を続けている医師が約8割とい
う状況で、ここに非常に差が見られ
るかと思います。

患者さん・医師の間で一致した項目
としては、遺伝子診断の目的が患者
自身の診断ということと、検査費用
に関してです。今現在は他大学の研
究室等に頼んで検査を行ってもらっ
ているという状況のため、検査費用
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セッション 3  / ポスターセッション

が無料ということが多いのですが、患者自身が「払ってもいい」という意見が約6割でした。

【ポスター -9】
まとめです。
今回、遺伝子診断の状況を調査し

ますと、遺伝診療部門が無いという
状況が7割であること、また、神経内
科と循環器では遺伝子診断の経験に
差があるということが分かりました。

そして、患者さん自身は非常に心
理的サポートを希望しているのです
けれども、実際のところは、医師の
方ではなかなか対応できていないと
いう状況がありました。

今後、医師への遺伝学的知識の教
育、遺伝診療体制の充実、遺伝子検
査提供体制の充実が必要と考えられます。

質疑応答

　座長：　特に神経内科と循環器内科の疾患の特性で、現状に対してきちんとオーバー
ビューしたものは無いので、なるほどと思いました。

　会場：　私の患者さんも脊髄小脳変性症の遺伝子診断を受けたのですが、本人（お母さん）
がすごくショックを受けて、それがまた子どもにまで影響が出てくるのです。子
育てに関わってきますので。ですから、そういう点では、家族全体を見る遺伝カ
ウンセリングがこれから重要だと思うのです。その人だけではなく、家族全体を
包括的に見る方向性で進めていただきたいなと思っているのですが、現状はどう
なんでしょうか。

　市川：　現状は家族全体を包括的に見ていくというのはなかなか難しいです。遺伝子診
断をそのお子さんにするかどうかという問題は、例えば脊髄小脳変性症であれば、
基本的に、成人発症の病気なので、（発症前診断は）成人になった段階でそのお子
さん自身が本人の意志で決めるという状況です。その意味で、時間をかけながら
考えていくというところもあるかと思います。家族全体を長年フォローするとい
う体制はなかなか難しいですが、大事なことだと思います。
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　座長：　絶対に必要ですね。特に子どもの病気は難しいですよね。自己決定による遺伝
子の診断ではなくて、子どもの場合は親が意志決定しますから。しかも、その後
のインパクトが非常に本人にとっても家族にとっても大きいので、カウンセリン
グの問題はかなり前向きにというか、先取って考えなくてはいけない大問題です
ね。
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