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研究成果の概要（和文）： 本研究で、わが国での遺伝性腫瘍症候群に関する患者の遺伝学的検査、家族への思
いについて文献検討および患者の様子を把握した。血縁者への遺伝性腫瘍の影響を知るために遺伝学的検査を受
ける患者や精神的負担、経済的理由、血縁者への影響を心配し受検に消極的な患者もいた。検査結果を血縁者へ
伝えるのに時間を要する場合もあった。コンパニオン診断結果は患者の病状や立場によって陽性でも陰性でも安
堵あるいは失望といった心理的影響を与えていた。遺伝情報が患者、血縁者の健康管理に役立つためには、医療
者間連携による効果的なサポート体制が必要であると考える。

研究成果の概要（英文）： In this study, we participated in genetic counseling for patients with 
hereditary tumor syndrome in Japan, reviewed the literature on their feelings toward their families,
 and grasped the situation of the patients. Some patients underwent genetic testing to learn about 
the effects of hereditary tumors on their relatives, while others were reluctant to undergo testing 
due to psychological burden, financial reasons, and concerns about the impact on their relatives. In
 some cases, it took time to communicate test results to relatives. Depending on the patient's 
condition and standpoint, the companion diagnostic results had a psychological effect such as relief
 or disappointment, whether positive or negative. In order for genetic information to be useful for 
health management of patients and relatives, we believe that an effective support system through 
collaboration among medical professionals is necessary.

研究分野：看護学、遺伝カウンセリング

キーワード： 遺伝性腫瘍診断　コンパニオン診断　遺伝カウンセリング　遺伝学的検査　家族への思い　医療者間連
携
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研究成果の学術的意義や社会的意義
　遺伝性腫瘍症候群の可能性がある患者の遺伝学的検査に関する考えや家族への思い、検査結果を家族へ伝える
あるいは伝えない要因について文献検討および遺伝カウンセリングでのクライエントの思いを把握した。同じ遺
伝学的検査でも遺伝性腫瘍症候群の確定診断とコンパニオン診断では患者の受診目的が異なり、診断結果につい
て家族への対応も異なる場合があった。この結果は遺伝情報が患者、血縁者の健康管理に活用するための医療者
間連携による効果的なサポート体制構築の資料となる。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属します。



 
様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９（共通） 
 
 
１．研究開始当初の背景 
ゲノム情報（遺伝情報）に基づいた、個人にとって最善の医療を提供しようとするゲノム医療
推進のための課題には、遺伝差別防止、遺伝カウンセリング体制の整備等が含まれており、具体
的な施策が開始されている。特に、がんゲノム医療は通常の医療にも取り入れられている。遺伝
情報は血縁者で一部共有しており、遺伝性疾患を発症する遺伝子変異を持っている可能性があ
る at risk といわれる人も明らかとなる。遺伝性腫瘍症候群は、若年でがんを発症することが
多い、何度もがんを発症することがある、家系内に特定のがんが多く発症している、という特徴
がある。家族が遺伝性腫瘍症候群を発症すると、「がん」と「遺伝」の両方の精神的苦痛、身体
的な負荷、経済的問題などが生じてくる。遺伝性腫瘍における遺伝学的検査を受ける意義として、
①診断確定による 2 次予防のために各診療科が連携して検診を行うことができる、②血縁者で
ある未発症者の 1次・2次予防が可能となる、③がん治療に有用な情報を提供する、ことがあげ
られる。 
一方、患者・家族の思い、考え方、価値観は多様であり、家族といっても関係性や立場によっ
て思いは異なり、家族にも検査結果を知らせたくないという思いを表出する人もいる。これは血
縁者の発症予防、早期発見・早期治療につながらない可能性を示している。遺伝情報を活用した
患者、血縁者の健康管理に対応するためには、特に、山陰地域のような遺伝専門職者が少なく十
分に認知されていない地域において、遺伝子診療部門と各医療施設および看護職を含む医療者
が連携して、長期的に患者および家族支援を行うことが必要である。 
 
２．研究の目的 
本研究は、山陰地域における遺伝性腫瘍症候群に関する医療者の認識および患者・家族への対
応を明らかにし、クライエントの患者や家族に対する思いを考慮した遺伝性腫瘍症候群の家系
員発症予防のための医療者間連携による効果的な家族支援を明らかにすることを目的とする。 
 
３．研究の方法 
 鳥取大学医学部附属病院遺伝子診療科を遺伝性腫瘍を含む遺伝に関連して受診したクライエ
ントおよび家族を対象に、遺伝カウンセリングに関する認識、医療者の説明、理解度、相談者等
について聞き取りおよび質問紙調査を行うにあたり、わが国で遺伝性腫瘍について遺伝学的検
査を実施したクライエントの家族への思い、看護職の支援についての文献検討を行った。 
 医学中央誌 WEB で「遺伝性腫瘍」「遺伝学的検査」をキーワードとし、原著論文に絞って検索
を行った結果、85 編の文献が得られた。また、「遺伝性腫瘍」「看護」をキーワードとし、原著論
文に絞って検索を行った結果、18 編の文献が得られた。各論文の summary および要旨と本文を
熟読し、遺伝性疾患が考えられるクライエントの疾患あるいは家族についての思いや家族への
検査結果の活用が明記されている文献 9 編を研究対象とした。患者の思いに対する看護職の具
体的な支援についての報告はなかった。 
 コンパニオン診断および遺伝性腫瘍症候群に関連して鳥取大学医学部附属病院遺伝子診療科
を受診したクライエント・家族の受診までの経過および遺伝カウンセリングでの情報理解、家族
への思い・説明等について把握した。 
 
４．研究成果 
 研究対象とした文献 9編 1-9)を「遺伝性腫瘍診断目的の受診・検査実施」「コンパに診断目的で
の受診・検査実施」に分類し、患者の遺伝学的検査および診断結果、家族への思いについて検討
を行った。さらに遺伝カウンセリングでのクライエントの状況についてまとめた。 
(1)遺伝性腫瘍診断目的の受診・検査実施 
 遺伝性腫瘍診断は確定診断を行うことを目的に実施される。リスクがある患者に対して行わ
れた診断結果は、手術法の選択、サーベイランスの実施へと繋がる。また、リスクがある家系員
へは適切な遺伝カウンセリングや遺伝学的検査を実施し、サーベイランスなどの健康管理を行
うことが推奨されている。BRCA 遺伝学的検査は 2020 年 4 月より遺伝性乳がん卵巣がん症候群
（以下 HBOC）が疑われる乳がん・卵巣がん患者に対する BRCA1/2 遺伝子検査、および HBOC 発症
者に対するリスク低減乳房切除術・乳房再建術ならびにリスク低減卵管卵巣摘出術が保険収載
となり、がん診療の一部として実施されている。文献検討を行った報告には保険収載される以前
の報告が含まれている。 
患者本人の BRCA 遺伝学的検査の未実施の理由として、診断に対する精神的負担、高額である
検査費用等の経済的理由、家系への影響を考慮するがあった。手術前または術後補助化学療法中
の患者は有意に遺伝カウンセリングを受診していないという報告もあり、疾患治療が優先され
るなど時間的、経済的、精神的余裕がないなどの要因が示されていた。未発症だが National 
Comprehensive Cancer Network（以下 NCCN）ガイドライン合致者で遺伝カウンセリングを希望
する人は多くなかったが、自分に遺伝子バリアントがあるか知り、こどもへの影響を知りたいと



いう人もいた。しかしながら、NCCN ガイドライン合致者で検査を希望しない理由として、遺伝
性がんと自身・家族の関係について知るのが怖い、知りたくないがあった。NCCN ガイドライン
の遺伝学的リスク評価基準に該当した乳がん患者への調査によると遺伝性乳がん、遺伝学的検
査に関心はあっても検査を希望するとは限らないことが示されていた。また、こどもが息子なの
で気にしていないというこどもや血縁者の性別が影響している可能性もあった。遺伝性腫瘍症
候群を心配して生きていくのはストレスなので遺伝学的検査は受けない、家族が結果によって
ショックを受けるなど、心理的理由から遺伝学的検査に消極的な人もいた。 
遺伝情報を子や同胞と共有することは罪責感情を伴うことがあり、葛藤を感じることも報告
されていた。しかしながら女性の子孫がいる場合には、BRCA 遺伝学的検査をポジティブに受け
とる場合も多く、がんという疾患の怖さを経験していた家系員ほど自分の遺伝的リスクを知り、
リスクに応じた適切な医療を求めていることが推察されていた。遺伝学的検査の選択までに検
討する時間が必要であることも示されていた。 
 
(2)コンパニオン診断目的の受診・検査実施 
 コンパニオン診断とは薬剤の使用を検討する際、患者に対してその薬剤の効果が期待できる
かどうか判断するために行われる検査である。がん化学療法歴のある BRCA 病的バリアント陽性
かつ HER2 陰性の手術不能または再発乳がんに対してオラパリブ（PARP 阻害薬）が 2018 年に薬
事承認され、BRCA 遺伝学的検査がコンパニオン診断として実施されている。現在では、乳がん、
卵巣がん、前立腺がん、膵がんで承認されている。 
 コンパニオン診断の遺伝カウンセリングは、分子標的薬選択の可否を目的に遺伝学的検査を
実施するが、遺伝性腫瘍症候群の遺伝カウンセリングの内容と同様であり、遺伝的リスクや遺伝
学的検査、検診プラン、血縁者への影響についての説明、情報提供がなされる。したがって、患
者は癌の治療薬選択だけでなく遺伝についても考える必要がある。 
 卵巣がん患者でコンパニオン診断説明時に治療薬の選択肢が増えること、血縁者のリスクが
わかることから検査を行ったが、HBOC の結果説明直後には動揺から血縁者へ伝えることへの躊
躇がみられ、家族へ伝えるまで数カ月要した症例があった。また、病名から男性には関係ないと
思っていた。HBOC の診断がついたことで、患者自身は分子標的薬が使えると治療に前向きな姿
勢を見せたが、家族の性格傾向を考慮して伝達には消極的な場合もあり、遺伝性を知らせること
への恐怖が要因として挙げられていた。 
 
(3)遺伝カウンセリングでのクライエントの状況 
 鳥取大学医学部附属病院遺伝子診療科での遺伝性腫瘍診断目的で遺伝カウンセリングを受診
したクライエントは、遺伝性腫瘍症候群の関連がんを罹患した血縁者がいる場合は、確定診断お
よび家族への影響を知るために遺伝学的検査を希望していた。また、治療、特に手術方法の検討
のために受診したクライエントもいた。遺伝学的検査結果が陽性の場合、自身の遺伝性腫瘍症候
群が確定し、手術方法、サーベイランスについて検討するだけでなく、血縁者への説明が生じて
くるが、すでに陽性の場合は血縁者へ説明することを決めて受診している人が多い印象であっ
た。検査結果が陰性の場合、遺伝性腫瘍症候群の可能性が低くなり、血縁者の遺伝を心配するこ
とがないため安堵の様子を示す人が多かった。受検したことを血縁者に知らせないという人も
いた。 
 当科では遺伝性腫瘍症候群の関連腫瘍の家族歴がない患者もコンパニオン診断目的に受診し
ており、遺伝カウンセリングで遺伝性腫瘍の特性、血縁者への影響について理解、認識する場合
もあった。コンパニオン診断結果が治療薬選択に関係するため、病状や患者本人、家族といった
立場によって陽性あるいは陰性のどちらの結果でも安堵あるいは失望するといった心理的影響
を与えていた。クライエントの中には、主治医よりコンパニオン診断結果が陽性の場合、治療薬
の選択肢が増えるが血縁者への影響も明かになると説明を受け、家族へ相談し、家族より勧めら
れて遺伝カウンセリングを受診している人もいた。 
 
(4)今後の展開 
 ゲノム医療の進展により悪性腫瘍に対する遺伝子パネル検査、コンパニオン診断が保険収載
され、患者が思ってもみなかった遺伝性腫瘍症候群に関する遺伝子の病的バリアントが明らか
になる場合があり、患者は治療と遺伝について考えることになる。診断結果によって患者本人は
適切な治療、予防法を受けることができ、疾患の早期発見・早期治療につながる。さらに患者の
遺伝情報を活用することで、血縁者の早期発見・早期治療、予防にもつながってくる。しかしな
がら、患者は治療、定期的な検診、発症に関する不安、家族・血縁者への影響について適切な情
報を基に考える時間が必要となる。今後、遺伝学的検査、コンパニオン診断は拡大することが予
想されるので、さらに心理面にも配慮した遺伝カウンセリングシステムを構築する必要がある。
したがって、クライエントを対象に遺伝カウンセリング内容の理解度、希望、家族への思い、診



断結果の受けとめ等に関する調査を行い、検討する予定である。患者がよりよい人生を過ごし、
さらに家族が遺伝情報を健康管理に役立てるために、医療者間連携によって継続してサポート
する必要がある。看護者を含めた一般医療者の遺伝性疾患への関心、専門知識・情報のさらなる
向上を図り、適切なゲノム・遺伝医療を提供するために一般医療者を含めた医療者間連携による
サポート体制を構築することが重要であると考える。 
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