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Abstract：The Genetic Counseling Clinic was organized at Fukuoka University Hospital in 

April 2005 in order to provide appropriate medical care for patients with genetic diseases and 

their affected family members.　Our staff consists of doctors, nurses, a counselor, and a medical 

technologist who provide information and support to patients, who have birth defects or genetic 

disorders, and their families on every Friday except the third Friday of each month.　We herein 

report our activities for the 14 months of operation following the opening of the Genetic Counsel-

ing Clinic.
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　要旨：２００３年８月に関連１０学会により遺伝子検査に関するガイドラインが作成され，適切な遺伝医療を

実施する体制整備が求められた．福岡大学病院遺伝医療室は，２００５年４月個人情報保護法が施行となるこ

とを受け，設立された．遺伝医療室は，臨床遺伝専門医，遺伝医療室担当看護師，臨床心理士，および臨

床検査技師から構成され，遺伝や遺伝病についての悩みや不安を持ったクライエントと家族を対象に，遺
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は　じ　め　に

２００３年にヒトゲノム解析の完了が宣言され，ポストゲ

ノム時代に対応した新たな遺伝医療が求められている．

遺伝病だけでなく，癌や生活習慣病の原因遺伝子の解明

が進み，予防医療やオーダーメイド医療，遺伝子治療の

分野が更に発展していく中で，遺伝に関する社会の関心

も高まってきた．また，２００３年８月に関連１０学会により

遺伝子検査に関するガイドラインが作成され，適切な遺

伝医療を実施する体制整備が求められている．２００４年４

月個人情報保護法の施行に伴い，「医療・介護関係事業者

における個人情報の適切な取り扱いのためのガイドライ

ン」の中で，「遺伝情報を診療に活用する場合の取り扱

い」が規定されたことを受け，２００４年４月より当院の遺

伝医療室設立が検討され体制を準備した後，２００６年２月

より実際に遺伝相談注１ を開始した．今回，開設から

２００７年３月まで，１４ケ月間における遺伝医療室の活動を

報告する．

対 象 と 方 法

２００６年２月から２００７年３月までに，遺伝医療室にて遺

伝相談を行なったクライエント注２ について，遺伝相談

件数，クライエントの年齢，クライエントから見た発端

者の続柄，疾患別分類と件数，相談内容，来室者，所要

時間について解析した．また同期間の遺伝医療室担当者

への電話連絡については，電話対応後来室して遺伝相談

を実施した症例を含めて件数，相談内容，連絡者，対応

所要時間の解析を行った．但し，当院においては電話に

よる遺伝相談は行わず，対応のみにとどめ，直接来室に

よる遺伝相談のみ実施している．遺伝医療室の概要につ

いては，表１に示す．電話による遺伝相談予約の際は，

対応者となる担当看護師は，その内容を「遺伝医療室予

約用紙」（表２）に記載し，相談内容の適切な把握を行っ

ている．

結　　　　　果

該当期間の遺伝相談件数は２７件であり，うち新患は１８

件であった．遺伝相談の月別件数は０～５件で，月平均

１.９件であった（図１）．クライエントの年齢は，３０代８ 

件，２０代７件，４０代２件，５０代１件の順で多かった（図

２）．クライエントから見た発端者の続柄については，

児１１件（出産後，まもなく死亡した児１件も含む），本

人３件，胎児２件，親戚１件，弟１件であった（表３）．

遺伝相談に要した時間は新患・再診を含め，３０～１２０分

で，平均６２分であった．活動開始から４カ月目までに，

設定時間枠６０分を超過し，７５分から１２０分を要した遺伝

相談が４件続いた．５
　
 ケ月目以降は，２３件中１３件の遺伝

相談が設定時間内に終了できた．また，相談回数は１回

が１１件，２
　
 回が５件，３

　
 回が２件であった．

相談内容を疾患別に分類すると１６疾患であり，骨疾患

が最も多く４件であった．その内訳は，致死性骨異形成

症候群２件，先天性骨形成不全症，Debyuqoa dyspla-

sia が各１件であった．その他の疾患は，Norrie 病の２

件，myotonic dystrophy， nemalin myopathy，

Reye 症候群，４ � ヒドロキシ酪酸尿症，１
　
 型糖尿病，難

聴，腎性尿崩症，Potter 症候群，Osler�Rendu�Weber 

病，染色体相互転座，XYY 症候群，跛行が各１件で

あった（表４）．

遺伝相談内容は遺伝形式，疾患概念，着床前・出生前

― 62 ―

伝相談を行いクライエントの自律した意思決定を支援している．遺伝相談は，第３週を除く金曜日の午

後，実施しており，本稿では，遺伝医療室開設後１４ケ月の活動内容について報告する．

キーワード：遺伝医療室，遺伝相談，カウンセリング，電話訪問

表１　遺伝医療室の概要

毎月第３週を除く，金曜日の１３時３０分～１６時４０分診療日

心臓血管外科外来診療場所

兼任で医師５名，看護師２名，臨床心理士１名担当者

遺伝疾患，遺伝子・染色体異常による疾患，それらの疾患により受診希
望の患者・家族，院内診療科から紹介の患者・家族

対象疾患

予約制で自由診療，１枠３０分，初診時は２枠６０分診療形態

院内外共に，担当医師の PHS，又は担当看護師のポケットベルに連絡予約方法

平日１０時～１５時予約受付時間

週に１回（金曜日）開催スタッフカンファレンス
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表２　遺伝医療室予約用紙
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図１　遺伝相談件数推移

図２　クライエントの年齢層

表３　クライエントから見た発端者の続柄と件数

件数続柄

１１児

３本人

２胎児

１親戚

１弟



診断についての順で多かった（図３）．遺伝子検査の結果

説明は２件で，うち１件は，１
　
 年前に当院の担当科で遺

伝子検査を受けていた．次子希望のため，遺伝子検査の

結果の詳細な説明と，母が保因者であることの専門的説

明を求めての遺伝相談であった．相談者に関しては，遺

伝相談１件に付き複数名の来室があり，両親のみが７

件，本人と両親・本人と配偶者が各６件，母のみ・姉の

みが２件，本人のみは１件，その他２件であった （表

５）．

電話対応件数は，総件数１００件で月平均７件であった．

電話対応については，兼任の担当看護師が１０時から１５時

に随時対応しており，所要時間は１～２０分，１
　
 件平均５.４

分であった．また，電話内容は予約に関するものが５９件

と最も多く，次に，親子鑑定の問い合わせの２３件であっ

た（図４）．当院のホームページには，親子鑑定は対象外

であることを提示しているが，問い合わせのほとんどが

ホームページを見ていないケースであった．

医療者からの問い合わせの電話は９件で，すべて医師

からであったが，遺伝医療室への受診依頼はそのうち１

件のみであった．
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表４　疾患・症状別件数

件数疾患名・症状系統別分類

２致死性骨異形成症候群骨疾患

１先天性骨形成不全症

１Debyuqoa dysplasia
１myotonic dystrophy神経・筋疾患
１nemalin myopathy
１Reye 症候群
１４ � ヒドロキシ酪酸尿症代謝疾患
１１型糖尿病
２Norrie 病眼科疾患
１難聴耳鼻科疾患
１腎性尿崩症内分泌疾患
１Potter 症候群腎尿路系疾患
１Osler � Rendu � Weber 病血管系疾患
１染色体相互転座

染色体異常症 １XYY 症候群

１跛行その他

図３　遺伝相談内容（総件数５０件）



遺伝医療室の相談予約枠は，１
　
 日当たり６０分の新患枠

２枠，または再診で３０分枠４枠を設定しているため，１
　
 

ケ月に新患で６枠，再診で１２枠まで対応可能である．予

約に関しては，ほぼ全クライエントの希望に沿った日時

を設定し対応することができた．

また，遺伝相談は原則として対面にて行なうが，遺伝

相談中にクライエントが流涙し，意思が不明確で自己決

定が難しいと判断された事例について，遺伝相談の３ケ

月後に状況確認のため，担当看護師による電話訪問注３

を行った．電話訪問の際，クライエントは落ち着いてお

り，夫婦で話し合い今後の行動を自己決定できていた．

以後，遺伝相談の次回予約設定がなく，スタッフカン

ファレンスで今後の支援が必要と判断された事例は，電

話による状況確認を行うこととした．

考　　　　　察

２００３年の調査１） で，全国国立大学および国立医療機関

８５施設において遺伝子診療部門は７４.４％に設立および設

立予定であったが，２００４年の個人情報保護法施行以降ほ

ぼ全施設に同診療部門は設立された状況となってい

る２）．当院では今回の報告期間内に，１
　
 名の臨床遺伝専

門医を中心に兼任医師３名で，２７件の遺伝相談を行っ

た．群馬大学医学部付属病院遺伝子診療部３） では，３
　
 名

の医師で年間３０～４０件，京都大学医学部付属病院遺伝子

診療部４） においては，６
　
 名の医師で年間３００件前後の遺

伝相談を行っている．

また，当院においてはクライエントから見た患者の続

柄について，児・胎児が１８件中１２件を占めており，児や

次子の遺伝性疾患に対する，２０から３０代の両親の相談が

多いことが明らかとなった．沼部は，東京医科大学病院

遺伝外来の活動報告５） の中で，「１回目のカウンセリン

グは相談者からの情報収集と遺伝学的な一般的説明，今

後の方針の概略の説明にとどめ，約６０分程度で終えるの

が普通である．」と述べている．当院でも新患は１回のカ

ウンセリングを６０分と設定していたが，開設後４ケ月目

までに行った４件については，遺伝相談の対応時間が延

長する結果となり，カウンセリング技術についての反省

点となった．遺伝相談の疾患分類は，当院においては骨

系統疾患が多かったが，施設により差があり，千葉大学

では家族性腫瘍６），東京女子医科大学病院では神経変性

疾患が多く報告されている７）．これは，臨床遺伝専門医

の元来の専門科の影響と考えられた．また，当院の遺伝

医療室の相談依頼は，患者本人や家族からの直接の連絡

が多く，医療者からの遺伝相談の依頼は１件のみである

が，東京医科大学病院では，他科や他施設からの紹介も
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表５　来室者の内訳

件数来室者件数来室者

2姉のみ7両親のみ

1本人のみ6本人・両親

1姉・姉の夫6本人・配偶者

1息子・義娘2母のみ

図４　電話内容（総件数１００件）



少なくないという報告５） であった．この原因として，当

院の遺伝医療室の院内外への周知が不十分である可能性

が考えられた．

遺伝相談は遺伝学的に考慮すべき問題を有する当事者

に，遺伝子検査等によって遺伝的原因を明らかにする前

に，その時点で明らかになっている科学的事実に基づき

問題の本質を十分説明し理解させ，結婚や子供を儲ける

ことに関する最終結論を，当事者の自律的判断において

自己決定させることが基本である．しかし，実際には，

その疾患の担当医師のもとで既に染色体や遺伝子の検査

を受け，結果が陽性と判明した後に紹介される事例がほ

とんどであった．遺伝的検査の前に必ず遺伝相談を行

い，遺伝的検査の必要性や知る権利・知らない権利につ

いてクライエントとよく話し合うことが重要であり，今

後院内外への情報提供を十分に行い，周知方法について

も検討していく必要があると考える．

遺伝相談回数については，１１件が１回で終了してい

た．しかし，クライエントによっては本人がはっきりと

希望しなかった場合も，心理的サポートが必要な事例が

ある．遺伝相談の再診回数設定については，クライエン

トの個別性があるため，遺伝相談後の支援の必要性を，

スタッフカンファレンスにおいて慎重に検討し，決定し

ていくことが重要であると考える．

疾患別分類では，２７件の遺伝相談において，１６にわた

る疾患や症状と関連があり，幅広い遺伝性疾患への対応

を求められることが明らかとなった．現在，遺伝医療室

所属の医師は小児科，産婦人科，耳鼻科，内分泌・糖尿

病内科のみである．他施設でも課題とされているが，今

後さらに多くの遺伝性疾患のカウンセリングに対応する

ためには，多くの診療科の医師や看護師，事務部門など

の参画も含めた人員・人材の確保も重要な課題であると

考える．

ま　　と　　め

２００６年２月から２００７年３月までの遺伝相談件数は２７件

で，このうち新患は１８件であった．相談時間は，平均

６１.８分であった．クライエントの年齢は，３０代，２０代が

中心であった．また，約半数は１回の相談で終了してい

た．対象疾患は全身の様々な臓器の遺伝性疾患に分散し

ており，多くの診療分野の医師や看護師などの関与が必

要であることが明らかとなった．今後，遺伝医療室の目

的や必要性について，院内外への情報提供や周知方法の

検討が必要であると考える．

注　　　　　釈

１.　 遺伝相談（カウンセリング）：臨床遺伝専門医が遺伝性疾患

を持つ患者や家族に対し，専門情報を提供し，自律した意

思決定を支援すること．またクライエントが遺伝に関する

事柄をカウンセラーに相談すること．

２.　 クライエント：遺伝医療室での相談者．罹患者以外の関係

者の場合もある．

３.　 電話訪問：遺伝相談後，本人の同意のもとクライエントの

状況把握の目的で医療者側が電話を行うこと．
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２８（２）：７３ � ７６，２００４．

５）沼部博直：東京医科大学病院遺伝外来の活動報告．東医大

誌　５９（２）：１６５ � １６８，２００１．

６）野村文夫，羽田明：特集遺伝子診療の現状と方向性―各遺

伝子診療部の取り組み―千葉大学における取り組み．

SRL 宝函　２８（２）：７７ � ８１，２００４．

７）斎藤加代子：新たに設置された遺伝子医療部門の紹介．東

京女子医科大学附属遺伝子医療センター．第２回全国遺伝

子医療部門連絡会議報告書　１２ � １３，２００４．

（平成１９.１１.１０受付，２０. １. ８受理）　
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