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研究成果の概要（和文）：本研究は、遺伝性神経難病である家族性アミロイドポリニューロパチ

ーに焦点を当て、患者・家族と看護職のニーズ調査をもとに、看護職に対する遺伝看護教育プ

ログラムを開発することを目的として実施した。 
患者・家族のニーズ調査から、発症前遺伝子診断を受けて生きる人、発症者、家族といった

立場の様々な苦悩や葛藤の様がわかった。また、看護職も遺伝性疾患ということで、対応に困
難を感じていた。これらの結果に基づき、教育プログラムに盛り込む内容を検討した。 
 
研究成果の概要（英文）：This research focused on the familial amyloidtic polyneropathy 
which is hereditary nerve incurable disease. The purpose of this research is to develop 
the heredity nursing education program to a nurse based on the needs investigation to 
patients and a families, and a nurse. The needs investigation to patients and families 
showed the following things. The patients and  families had various suffering and 
conflicts. Moreover, the nurse felt difficulty for the care to the hereditary disease. 
The contents incorporated in an educational program were examined based on these results. 
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１．研究開始当初の背景 
(1)ヒトゲノム基礎医学研究の進歩に伴う医

療の変遷 
ヒトゲノムに関する基礎医学研究の進展

は目覚しく、遺伝性神経難病は病因解明に向
けて遺伝子解析が行なわれ、日常診療の中で
も数多くの疾患で遺伝学的検査が行なわれ

るようになった。しかし、遺伝性神経難病は、
診断が確定しても根治的な治療法は未確立
である。また、成人期に発症する疾患が多く、
自分自身の闘病生活の苦悩が大きいこと、子
どもへの遺伝の不安がとても大きいこと、家
族内に複数名の患者を抱えていることもあ
り家族が抱える介護問題が大きいことから、
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身体的・精神的・社会的にサポートすること
が大変重要である（柊中 2005、柊中 2001）。
近年では、発症後に診断確定のために行なう
遺伝学的検査だけでなく、発症する前に遺伝
学的検査を受けたいと希望する人もでてき
た。遺伝情報は個人だけでなく家族にも影響
を及ぼす永遠に変化しない究極の情報であ
ることから、「遺伝」「治療法未確立の難病」
「複数の家族の介護」という事実をつきつけ
られた患者・家族の苦悩は図りしれない。 
(2)社会の中での「遺伝」 
一方、地域社会に目を向けると、「遺伝」

という言葉は現代においてもタブー視され
るキーワードであり、「あの家系」「○○の血
が流れている」といったように、マイナスイ
メージで語られることが多い。実際、患者・
家族は社会の偏見を感じており、結婚や就職
で差別を受けることを恐れ、病名を隠そうと
する（柊中 2004）。また、セルフヘルプグル
ープを運営しているが、立場の違いによる課
題を抱えている患者会があることもわかっ
た（柊中 2004）。 
(3)遺伝性神経難病の課題 
神経難病は症状が多彩である上に ADL 障

害を来たす疾患が多く、進行すると医療依存
度が高くなる。しかし、医療現場では、急性
期病棟における在院日数の短縮、リハビリ期
間の限定、治療法はないが看護の比重は極め
て大きいといった診療報酬上の観点から、転
院のシステムや在宅療養を早期から視野に
入れた取り組みが行なわれている（日本難病
医療ネットワーク研究会機関誌第 Vol。1～3、
2005～2006）。在宅療養を送る神経難病患者
には複数の医療機関や看護職（看護師・訪問
看護師・保健師・ケアマネージャー）、介護
職（ホームヘルパー）が関与し、保健・医療・
福祉の連携が重要だと言われているが、現時
点の体制では当事者のニーズを満たしてい
るとはいえず、特に「遺伝」に特有の課題に
着目したケアについて明確に示唆したもの
はない。 
 
２．研究の目的 
(1)遺伝性神経難病患者・家族と看護職のニー
ズを把握し、遺伝看護実践能力の要因を明
らかにする。（研究Ⅰ） 

①遺伝性神経難病（ＦＡＰを主にして）患 
者・家族の看護上のニーズと看護職に期待
する看護実践能力を明らかにする（患者・
家族のニーズ基づいた遺伝看護実践能力
の要因）。（研究Ⅰ-1） 

②遺伝性神経難病（ＦＡＰを主にして）患
者・家族を看護した経験のある看護職（看
護師、保健師、難病医療専門員）のケアニ
ーズに対する認識と看護内容および看護
上の課題を明らかにする（看護職の認識の
明確化）。（研究Ⅰ-2） 

(2)上記で得られた患者・家族と看護職のニー
ズを踏まえ、看護職に対して効果的な教育 
プログラムの内容および実践方法を明ら
かにする。（研究Ⅱ） 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
３．研究の方法 
(1) 遺伝性神経難病患者・家族のケアニーズ 

 (研究Ⅰ－１) 
①研究目的：遺伝性神経難病患者・家族（Ｆ
ＡＰを主にして）の看護上のニーズと看護
職に期待する看護実践能力を明らかにす
る。 

②研究デザイン：質的帰納的研究（因子探索
研究） 

③研究方法： FAP 患者・家族、20 名に対す
る質的面接法（半構造化面接調査）。研究
協力者は 20 名を予定しているが、分析は
質的内容分析にて逐次的分析を行い、得ら
れる内容が飽和化した時点で終了とする。 

 
(2)看護職のケアニーズに対する認識と看護

の実際（研究Ⅰ-2） 
①研究目的：遺伝性神経難病患者・家族（Ｆ
ＡＰを主にして）を看護した経験のある看
護職の看護内容および看護上の課題を明



 

 

らかにする。 
②研究デザイン：質的帰納的研究（因子探索
研究） 

③研究方法：FAP を看護した経験のある看護
職（看護師、難病医療専門員）に対する調
査および先行研究による文献レビュー 

 
(3)遺伝性神経難病に携わる看護職の教育プ

ログラムの作成(研究Ⅱ) 
①研究目的：研究Ⅰで得られた患者・家族と
看護職のニーズを踏まえ、看護職に対して
効果的な教育プログラムの内容および実
践方法を明らかにする。 

②研究デザイン：先行研究の文献レビューお
よびフォーカスグループインタビューに
よる質的記述的デザイン 

③研究方法：研究Ⅰで得られた結果と、先行
研究を参考にして、教育プログラムに必要    
な項目を抽出し、遺伝看護の専門家にスー
パーバイズを受けプログラム案を作成す
る。 

 
４．研究成果 
(1) 遺伝性神経難病患者・家族のケアニーズ 
 (研究Ⅰ－１) 
① 研究対象者の概要 
＜発症前遺伝子診断を受けた人＞ 
 医師および患者会を通して依頼した8名の
うち、5 名（男性 2 名、女性 3 名）から協力
を得た。年齢は 30 代前半～40 代前半であっ
た。全員が親・親戚を FAP で亡くしたり、療
養者がいたり、肝臓移植者がいたりする状況
であった。4 名が既婚者で、その内３名に子
どもがあり、未婚者は１名だった。 
 
＜発症者＞ 
 医師および患者会を通して依頼した 12 名
の内、10 名（男性 2 名、女性 10 名）から協
力を得た。年齢は、30 代前半から 60 代前半
であった。全員が親・親戚を FAP で亡くした
り、療養者がいたり、肝臓移植者がいたりす
る状況であり、60 代前半の 1名を除き、9名
は肝臓移植（脳死肝移植 1 名、生体肝移植 8
名）を受けていた。全員が既婚者であった。
移植を受けた時期は、１年半前～13 年前であ
り、全員がほとんど社会復帰していたが、1
～2 ヶ月ごとに医療機関（複数の診療科）を
受診していた。 
全員が特定疾患を保有し、身体障害者手帳、

障害年金などの社会資源を活用して生活を
送っていた。 
 

＜（生存または死亡した）患者の配偶者＞ 
 医師および患者会を通して依頼した 9 名
（男性 2 名、女性 7名）から協力を得た。年
齢は、30 代前半から 50 代後半であった。9
名の内、3 名は配偶者を FAP で亡くし、3 名

は配偶者の肝臓移植ドナーとなっていた。1
名を除いて、配偶者の家系内で発症者や死亡
者がいた。 
＜面接＞ 
面接回数は、１人あたり 2～3回であった。

初回面接に加え初回面接の不足を補う補足
面接、心理的変化へのフォローのために追加
面接を行った。面接時間は、1回につき 30～
100 分であった。 
 
② 倫理的配慮 
本研究は、研究者の所属する大学の倫理委

員会の承認を得て実施した（承認番号：倫理
第 320 号）。協力者から研究参加の同意を得
る際には、研究の内容、目的、意義、研究へ
の不参加・中断によって診療上不利益はない
こと、プライバシーの保持、途中辞退が可能
であること、データの内容は研究以外の目的
には使用しないこと、個人が特定できないよ
うに配慮した上での学会発表の可能性につ
いて、あらかじめ説明した。また、以上につ
いて文書で承諾を得てからデータ収集を行
った。 
体験を語ることで心理的不安になるリス

クがあることを説明し、その場合は面接を中
止しても構わないこと、主治医と連携を取る
準備をしていることなどの心理面への配慮
を行ったが、実際に問題がおこることはなか
った。 

 
③ 結果および考察 
＜発症前遺伝子診断を受けた人＞ 
分析の結果、共通したストーリーは以下の

通りであった。彼らは親・親族が闘病する姿
と死を体験し、親族から自分自身が at risk
であることを知らされ、将来の見通しや家族
への責任を果たすべく、確実な人生設計をし
ようと考えた。結果は陽性だったが、彼らは
発症を見定めて生きる決意をした。検査に対
する考えは、at risk である同胞と異なって
いた。また、配偶者へは感謝と、重荷を背負
わせたという負い目との葛藤があった。さら
に、子どもに対しては、疾患遺伝子を引き継
ぐことの苦悩を感じていた。 
 

＜発症者＞ 
 発症者のほとんども、親・親族が闘病する
姿や死を体験していた。しかし、発症するま
での経過は様々であり、発症前遺伝子診断を
受けて陽性とわかって生き、その後発症し配
偶者から肝臓移植を受けた人、親の病気が遺
伝性だと知らずにいたため自らの病気が親
と同じ病気だと気がつかず医療機関を転々
とし確定診断に時間がかかった人など、発症
から確定診断に至るまでの状況は様々であ
った。そのような中で、治療法として生体肝
移植を受け、社会復帰を成し得ていたが、配



 

 

偶者が移植ドナーになるにあたっては、子ど
もの発症の課題、もし子どもが発症してもド
ナーには２回はなれないことなど、将来設上
の大きな意志決定を行なっていた。また、社
会復帰しているといっても、下痢や下肢のし
びれに悩まされており、日常生活の中で医療
機関受診は切り離せないものとなっていた。 
 
＜（生存または死亡した）患者の配偶者＞ 
 50 代の配偶者 3名は、婚家の家系の病気に
よって、配偶者を看病する人生を歩んでいた。
その壮絶な看病の体験のため、子どもたちに
対して遺伝性疾患の at risk であることをど
のように、いつ伝えるのか、子どもたちが発
症するのではないかといった、いくつもの不
安を抱えながら十数年生きてきていた。 
 肝臓移植のドナーとなったものは、突然遺
伝性疾患であることを理解しなければなら
ず、驚きや戸惑いがあった。また、ドナーに
なるまでの時間的猶予も少なく、ドナーにな
るかどうか決断するまでに、子どもへのドナ
ーになれないという葛藤を抱えており、また、
手術後も配偶者の医療機関受診に付き添い、
配偶者の体調不良を気がかりなこととして
受け止めていた。 
 以上のような当事者・家族の体験から、以
下のようなことがわかった。at risk 者が難
病発症の可能性を確定させて生きる人生を
選択することや陽性だと明らかになった後
の葛藤の様がわかった。彼らが生き抜くため
には、将来設計上の様々な選択肢を提示する
こと、さらに豊かな Social support を構築
する心理支援を行うことが重要であること
が示唆された。 
 発症者は、自分自身が遺伝性疾患であるこ
とを受け止めつつ肝臓移植という侵襲の大
きい治療法に挑み、移植後も症状コントロー
ルにしなければならないことがわかった。心
理支援はもとより、身体面でのサポートの重
要性が示唆された。 
 血縁者ではない配偶者であるが、遺伝性疾
患家系に嫁いだことによって夫（または妻）
の看病、自分たちの生活の保障、次世代に疾
患遺伝子を引き継いだことの責任など、疾患
家系に生きるものとしての当事者体験をし
ていた。そのため、遺伝性疾患家系において
は、配偶者を単なる家族や介護のキーパーソ
ンとしてみるのではなく、当事者としてとら
え、遺伝性疾患家系は、新しい家族ダイナミ
クスで捉える必要があることが示唆された。 
 
(2) 看護職のケアニーズに対する認識と看

護の実際（研究Ⅰ-2） 
①研究者らが行なった先行研究の結果より
難病医療専門員および難病相談支援セン
ター相談員の課題を明らかにした。    
困難感が高い順に、支援体制の不備、家族

関係の複雑さへの戸惑い、遺伝に関する知
識・情報不足、遺伝に関することに介入する
ことのためらい、他機関との連携が必要、主
治医の対応能力の差異、遺伝相談の多様さへ
の戸惑い、社会啓発が必要、サービス拒否が
あることへの無力感、傾聴しかできないこと
への無力感、であった。 
 以上のことから、看護職は、遺伝専門機関
の存在を知らずに連携できずにいること、家
族関係の支援を密に行なっているが故に家
族関係の複雑さに戸惑っていること、主治医
との連携について模索していることがわか
った。 
 
②日本難病看護学会で行なった公開セミナ
ー「難病看護と遺伝」（2009 年、2010 年）の
参加者からのアンケート内容などを記載し
た抄録をパイロットスタディとして分析し
た。 
 分析の結果、参加した看護職が遺伝性疾患
患者・家族に対する上で困難に感じているこ
とは以下のことであった。 
・ 遺伝性疾患への関わり方と家族への支援

に関すること 
・ 子どもに遺伝情報をどのように伝えるの

か 
・ 保因者の出産に関すること 
・ 遺伝は難しいと捉えてしまいがちになり

遺伝学の基本的な知識に関すること 
・ 遺伝子検査を受けた方がいいかどうか聞

かれることがあり遺伝学的検査に関する
知識が少ない 

・ 遺伝子診療部との連携方法がわからない、
遺伝子診療部では何をしているかわから
ない 

 
(3)看護職の教育プログラムに含むべきもの
（研究Ⅱ） 

 当事者および看護職の調査の結果から、遺
伝性神経難病に関わる看護職の遺伝看護教
育プログラムとして、以下のものを含むこと
が示唆された。 
 尚、プログラムの検討にあたっては、遺伝
看護を専門とする看護職のスーパーバイス
を受けて検討した。 
・ 一般的な臨床遺伝学の知識 
・ 家系図の聴取方法と家系図が意味するも

の 
・ 遺伝性疾患の病態整理、診断、治療 
・ 遺伝性疾患の看護方法 
・ 遺伝学的検査とその課題 
・ 遺伝的課題とは何か、そしてそれに対応

する方法 
 病名告知 
 病状告知 
 病気の受け止め 
 血縁者内で関係性 



 

 

 非血縁者との関係性 
 次世代にどのように伝えるのか 
 結婚・出産にまつわること  

・ 遺伝に関する倫理的・社会的・法的課題 
 守秘義務について 
 様々なガイドラインの意義と内容 

   大学病院および総合病院の遺伝子診
療部または遺伝カウンセリング部門
の活動内容と連携方法 

・ 家族も発症可能性を抱えている存在（at 
risk）だということ、非血縁者である配
偶者も次世代への遺伝の不安を抱えた存
在だということを含めた家族ダイナミク
スに対する家族支援の方法 

 
(4)今後の見通し 
 今回は、遺伝性神経難病の中でも、地域性
があり、肝臓移植という治療法がある程度確
立している家族性アミロイドポリニューロ
パチーにフォーカスを当てて研究を行なっ
た。 
なぜなら、ひとつの疾患に焦点を当てるこ

とで、その疾患特有の課題が明らかになるこ
とと遺伝性神経難病に共通の課題が明らか
になるという、両方の視点で分析ができるか
らである。 
 今後は、今回の研究結果をもとに、対象疾
患を増やしていき、遺伝性神経難病の遺伝看
護教育プログラムを拡充していきたいと考
える。 
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