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学際領域の 診療

lnterdisciplinary　Practice

遺伝力ウン セ 1丿ン グ

Genetic　Counseling

遺伝カウン セ リン グとは

　遺伝力ウンセ リング とは，遺伝相談とも同義に呼称 されることもある が，表 1の よう
に定義されている．来談者 （クライア ン ト，カウンセ リー

）と相談対応者 （カウンセ ラ
ー
）が

時閤をかけ，十分納得を求め ながら．繰 り返 して行われ るもの である 点から，通常の 医療

のなかで医療行為を十分説明 し，医療者に患者が同意を与 えるイン フ ォ
ーム ドコ ン セ ン ト

とは異なるものである，

遺伝力ウ ンセ リン グで扱われ る診療領域

　
一

般的な遺伝力ウンセ リング で取 り扱われる 遺伝病（狭義の メ ンデル遺伝病から，広く
一

般の 生活習慣病まで）に 関する相談をは じめ，表 2 に示 したような多岐にわ たる領域が

遺伝力ウンセ リングの対象とな る，最近の産科医療機関で は 『妊娠前外来』として妊娠，結
r

（表 1） 遺伝カウン セ リン グ

遺伝力ウン セ ラ
ー

が遺伝性疾患の 患者，あ るい はその可 能性を持 つ者，家族 に対して生活設計上 の 選

択を自ら の意 思 で決定 し行動 で きるよう臨床遺伝学的診断 を 行い，医学的判断に基づき適切な情報を

提供 し，支援する診療行為である．

厚生科学研究　遺伝 医療 シ ス テ ム の 構築と運用に 関する 研究班 （古山班），2000 年

（表 2）　遺伝力 ウ ン セ リン グの対象領域

・妊娠中の疾患罹患，服薬，レン トゲン 等の環 境 因i の影響の相談
・
流産 （習 慣流産），死 産，不 妊，の原 因 ・治 療 に 関するもの

・出 生 前診断に 関連 したも の

　 羊水穿刺診断 （主 に染色体，生 化学）

　 絨毛採取 診断 （主 に 遺伝 子 診 断 ）

　 画像診断 （超音波，MRI，　 CT ）

　 マ
ー

カ
ー

テ ス ト （血 液マ
ーカー

）

　 母体血中胎児細胞，DNA 検査
・
着床前診断 に関連したもの

・
生殖医療に関する相談 （ART の 影 響，不妊の 原因，影響等）

・
高齢妊娠

・
先天異常に関する相談　既 往出産，家系親族内で の 出産

・遺伝性疾患に 関する相談 （遺伝形式の 説明，遺伝確率，疾患の説明，診断 診療 生活支援）
・
結婚

・
挙児に関する相談 （近親婚，家族歴 ，環境因子）

・遺伝性腫瘍 （家族性腫瘍）
・遺 伝子診断

・
遺伝子 研 究に 関 す る相談 「
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婚前の相談 としてこれらの遺伝性疾患

に関するさまざまな要請に応えてい る

場合も多い ．

遺伝力ウン セ リン グの 実際

　実際の カウンセ リングの流れ は図 1

の とおりで ある．カウンセ リングで は

該当疾患（異常）の 正確な診断名が必要

で あるが，不確実な場合も多く，あい

まいの まま話を進めざるえない例も多

い．家族親族関係を尊重 した上で進め

る こ とが重要であ り，当該患者本人の

協力同意な く して は詳細な情報収集は

困難であ る．カウンセ リングの対象疾

患が確定で きればその医学的情報提供

がよ り明確 とな り，遺伝予後 ・確率等

の予測 も可能となる．遺伝子診断を含

む診断検査の選択にあた っ ては，イン

フ ォ
ーム ドコ ンセ ン トではなく．イン

フ ォ
ー

ム ドチ ョ イ ス で あるべ き とさ

れ，被検査者 の 「知 らない でいる権i利1
（検査 自体を受けな い）は尊重されなけ

ればならない ．未成年者の場合でも 16

歳以上は本人自身の 選択同意が必要で

あ り，15歳以 下の 場合 にお い ても，

阿畿 獵 「
　 　　 　　 　　　 　　↓

　対 象 疾患 （異常）の 医 学的確認 （診断名等）

　家系 図，疾患歴，妊娠分娩歴，家族歴 の 作成

　 　　 　　 　　　 　　↓

　　　　　　 遺伝力ウン セ リン グ

　　 （30分
〜 1時閤枠目安に予約が望 ま しい ）

　　 遺伝力ウン セ ラー，遺伝専門医との面談

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 ↓

　　 当該疾患 （異常）に関連 した情報の 提供

　　　　　　専門診療科専門医 紹 介

　　　 周辺支援 シ ス テム ，支援組織の 紹 介

　 　 　 　 　 　 　 　 　 　 ↓

　　 必要な検査の説 明，検 査 後 に想定さ れ る

　　　　　 状況 選択肢の 情報提供

　 　　 　　 　　　 　　 ↓

　　　　　 ま とめの カウンセ リン グ

　　　　　　 （理 解内容の再確認）

　 　　 　　 　　　 　　 ↓

　 　　 　 フ ォ ロ
ーア・

ソ プカ ウン セ リン グ

　　　　麟 回実施・れ ・駘 が多の 　 」
（図 1） 遺伝力ウ ン セ リン グ の流れ

十分 に本人の有益性を検討するために情報提供が必要である．現在本邦で は遺伝子検査が

通常診療の 中で施行された場合 商法に定め られた生命保険等に おける契約時の 告知義務

が生 じる こととなる．必要に応 じて，該当する疾患の 専門医との 連携，社会支援体制，当

事者 団体等 につ い ての 情報も必要に応 じて提供す ることとなる．遺伝力ウン セ リン グ
ー

般

にい えることであ るが，1回の みのカ ウンセ リングは，多 くの場合誤 っ て理解 して い る こ

とも多いことか ら，再力 ウ ンセ リン グによ り，正 しく医学情報が理解 されたかどうか，そ

の情報に基づく自己決定がなされたかの確認をするこ とが重要で ある ．とくに胎児診断が

関与 した遺伝力 ウン セ リングは妊娠時期により妊婦本人の選択肢が影響を受 ける こ とか

ら，詰ま っ た日程 に振り回 されることも少な くない．短期な 日程でも，可能 な限 り上記の

プロ セ ス を重視 して望む べきであろう．

遺伝 力ウン セ リン グに求め られ る 姿勢

　1．プライバ シーの尊重

　遺伝情報は究極の 個人情報 といわれる．情報の守秘は最も重要で ある，総合病院などに

あ っ て は事務窓 ロ ，電話交換台に至 るまで遺伝力 ウンセ リン グ来談希望者の情報の守秘
・

プライバ シーボ リシ
ー

の徹底 が重要であ る．

　2．傾聴，共感の姿勢

　遺伝力ウンセ リン グで は来談者からの話 に傾聴 共感 の 姿勢を持つ ことが重要で ある．

まずはじっ くりと聞く姿勢を示すところからすべて は始まる．クライア ン トから 「カウン

セ ラ
ー

には聴く心がない 」，さらに 「話を深めるにふ さわ しい受容状況もない⊥「本音の 話
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の契機 も見出せな い」となるようではカ ウンセ リン グの 導入部から遺伝力ウンセ リングは

成立 していない こ とにな る．医学的に不合理、理不 尽な話 か ら切 りだされることも しばし

ばみ られる．まずは心を広げて聴 く姿勢を示すことで水面下に何を求めようとして これ ら

の話が展開されて い るのかを推理するこ とも重要である．来談者に共感を示すというこ と

は重要ではあるが，最後まで理不尽なこ とに 同調 し協力するとい うこ とではない．医学が

自然科学の理の下にあ り，生命倫理規範の もとに行われる限り．その範囲から逸脱する こ

とは許 されな い．

遺伝カ ウン セ リン グにおける基礎知識

　 1．先天形態形成異常（先天奇形）と遺伝病

　先天形態形成異常（先天奇形）は一
般集団の なかに．約 2〜3％の頻度で現れ るが，これ

らのうち，単一遺伝子 に よるもの は 10％弱 ，染色 体異常約 3％，多因子遺伝 による もの

20％，環境 ・
催奇形 因子 による もの 10％前後，とい われ て おり．50〜60％は原因不明

である．先天奇形の なかには疫学的に遺伝集積性を示すもの がみられ るが，頻度は少ない ，
　 2．遺伝子異常と遺伝病

　遺伝病は．すなわち遺伝子異常が原因 しているわけであるが，近年は悪性腫瘍，生活習
慣病等多くの疾患が，複雑なス テ ッ プを経た遺伝子異常の積み重な りによ り発症する こ と
が知られてい る．遺伝子異常には，遺伝子発現異常，遺伝子変異などが含 まれる．

　構造遺伝子の 異常に起因 しメン デル の遺伝則 に従 っ た形式に より発症するもの をメ ンデ
ル遺伝病 と呼ぶ。

　 3．常染色体優性遺伝病

　メンデルの 優性遺伝則に従 い，患者と健者の 閤に生まれる子供に病患児が現れる確率は
50％となる が t 遺伝子を受け継い だもの の ， 100％発 症しない場 合もあ り．発症率は浸
透率（P）によ っ て左右 され る．したが っ て，発症確 率は P × 1／2とな る，また．遺伝背 景
はないまま．新生突然変異により発症することもある．

　4．常染色体劣性遺伝病

　遺伝子が劣性遺伝子の ホモ 接合体になると発症するが ヘ テ ロ接合体は一
般に表現形 は

異常のない 保因者である，ヘ テ ロ保因者同±からうまれ る児に 出現するがその確 率は1／4
となる．まれな疾患であればある ほど 血縁関係による結婚（ヘ テロ 保因者同士の結婚）に
由来する場合も考慮 しなけ ればな らない．疾患の 頻度を Q とする と，

一
般集団での こ の

劣性遺伝子の 保有頻度は2vEQとなる．

　5．X連鎖劣性遺伝病

　X 染色体上にある ，劣性遺伝子をもつ 男性に発病するの が
一

般的であ り，この 場合母親
は保因者で ある，保因者の母親からは男児の1／2が罹患する．

　6．遺伝子刷 り込みによる発症

　対立遺伝子の うち ，母方または父方 いずれかの遺伝子に おける異常から発症する
一

群の
異常が知られて い る．

臨床遺伝専門医 ， 遺伝子診療部

　現在 「遺伝カウンセ リン グ」施設 と公称 してい る医療機関，施設はまだまだ少ない ．こ

う した中で臨床遺伝専門医制度（日本人類遺伝学会．日本遺伝 力ウン セ
1丿ング学会の統一

専 門医制度）が存在して おり，3 年間の規定の カ リキ ュ ラム に従 っ た研修のの ち，資格試
験 によ り認 定されてい る．この 臨床遺伝専門医は全国で約600名（うち産婦人科専門医は
約 100名）で あ り，各専門医がそれぞれの 立場で臨床遺伝診療 に携わ っ て い る．また，米
国などでは看護学，理学，心理学などの出身の人が修±コ

ー
ス を経 て専門の遺伝力 ウン セ

1‘P… 亅11111111111塵H川 11dlllllHlllHll… 111Hb川 … HlllllllllllllllPl1111HHU“ ld川 111PPH“IHHIトdllPPHHII“11111111111HIHIHH川 1… r”Hlllllt）lllllld… 川 111111111PIHHHHIIIIIHIIIIIMMIHHIPUFIIIIIIIHIHbl聖blilltM川 “MllllllMllllll”亅

N 工工
一Eleotronlo 　Llbrary 　



Japan Society of Obstetrics and Gynecology

NII-Electronic Library Service

Japan 　Sooiety 　of 　Obstetrios 　and 　 Gyneoology

2006年 3月 N−35

（表 3）　臨床遺伝医学の 情報インタ
ー

ネ ッ ト

■ いで ん ネ ッ ト　http：／／

’
www ．Kuhp ．kyoto−u ．ac ．jp．・

’
idennet／

　京都大学附属病院遺 伝子診 療部 （藤 田潤教授）の 運営．

　全国の遺伝子検査施設，カ ウ ンセ リン グ施設の リス トもあ る．

■ GGENETOPLA　http：f／

’
ger・etopia 、md ．shinshu −

］．aG．亅P！

　信 州大学附属 病院遺伝子診療部 （福嶋義光教授 ）の 運 営．

　さま ざまな 臨床遺伝学的情報が掲載

■ OMIM ，（Onllne　Mendelian　lnher「tance　in　Man ．）

運 営

！「den．html
紹介

ラ
ーとして臨床の 場で活躍 して おり，2005年よ り日本で も非医 師の遺伝力ウンセ ラ

ー制

度が開始された，産婦人科専門医で臨床遺伝専 門医のいる施設の リス トは日本産婦人科医

会ホームページで閲覧で きる．遺伝医学が臨床各科にかかわる横断的な領域 であ るところ

から遺伝子診療部 門を独立 して設 ける 医療機関が増えてきた．こ こで は，臨床遺伝専門医

（指導医）を中心に して，看護，心理，事務、等の職制が兼務の形で加わ り，遺伝子診療が

包括的医療 として扱われ てい る．

遺伝力ウ ンセ リン グとネ ッ ト情報網

　現在，表 3に示 したような website で最新の 遺伝医学情報を得る ことが可能であ る．

一
般の人もアクセス できるため ，豊富な情報を携えて来談するクライア ン トも多くな っ て

きた，日本産婦人科医会ホ
ー

ム ページ遺伝相談施設では，産婦人科専門医 と臨床遺伝専門

医の両資格をそなえた医師の 窓□ が紹介されて い る．

最 後に

　ゲ ノム の 時代 といわれ る遺伝子診療 時代の中に おい てはこ れ らの諸問題に対 して早急 に

適切な機構整備が望 まれ るところであ る， 100万人規模の 診療 圏で年間500件程度の遺伝

力ウンセ リン グ事例が発生すると考えられて おり，産婦人科は妊娠 胎児診 断とい う本領

域に直結 した診療 を扱 うところから遺伝子診療，遺伝力ウンセ リングに関する
一

層の理解

が必要で ある，
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