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成果の概要／春山 瑳依子 

 

【学術集会の概要】 

アメリカ遺伝カウンセラー学会年次大会は、世界最大の遺伝カウンセラー専門団体が毎

年開催する研究集会であり、遺伝カウンセラーの専門的な発展や交流を促進するために開

催されている。ここ数年はオンライン開催であったが、今年の第 42 回大会は現地（イリノ

イ州シカゴ、マコーミックプレイス）とオンデマンドの両方で行われた。参加者数は約 3,000

人であり、ポスター発表だけでも約 450 演題みられるなど、国際的にも遺伝カウンセリン

グ分野がますます注目を集めていることが伺えた。 

【発表の概要】 

マルファン症候群（MFS）は、大動脈瘤・解離、高身長、水晶体偏位などの多様な症状を

呈し、特に急性大動脈解離は突然死につながる合併症である。心血管に対する定期的な検診

が重要であるにもかかわらず、一部の患者は、重大な心血管症状が起こってはじめて医療機

関を受診したり、継続的な受診を中断したりする傾向がある。本研究では、MFS の可能性

を認識した者が、周囲との関わりの中で、循環器科への受診行動をどのように選択するかと

いうプロセスを明らかにすることを目的とした。 

研究デザインはグラウンデッド・セオリー・アプローチを用いた。日本の一大学病院およ

び一患者会で MFS の臨床診断または遺伝子診断を受けた者を募集し、研究参加の同意を得

られた者に半構造化インタビューを実施した。インタビューデータは逐語録化し、グラウン

デッド・セオリー・アプローチに従って質的帰納的に分析を行った。 

28 人のインタビューデータより、「親が MFS の可能性のある子を受診させ、本人が MFS

の可能性を自覚するまで」「MFS の可能性を認識した者が、循環器科の受診を受けるまで」

「循環器科を受診した者が、定期的な受診を継続するまで」という 3 つのプロセスが明ら

かになった。特に、遺伝学的検査による確定診断、遺伝カウンセリングによる心理社会的支

援は、ＭFS 当事者の疾患受容に影響を及ぼしていた。 

本研究により、遺伝カウンセラーによる関与は MFS 当事者の疾患への適応を促進し、彼

ら／彼女らが定期受診を継続する上で重要な役割を果たしていることが示唆された。この

結果は、周囲の人々との相互作用によって形成される MFS のある者の行動プロセスに関す

る洞察を提供するものであり、医療スタッフが適切に介入することで受診行動がより良い

ものになる可能性がある。 

【今回の学術集会で得た経験】 

 学会全体を通して、最新の遺伝カウンセリングに関する知見を得ることができた。私の研

究テーマとなる遺伝性循環器疾患に関する報告も多く、新たな視点や諸外国の経験および

知見を得る機会となった。 

研究テーマと異なる分野においても、数多くの興味深い発表と出会うことができた。特に、

遺伝カウンセラーにおける博士号の学位の有用性に関して近年の調査や具体的な体験談な



どを取り扱ったシンポジウムは、DrPH の学位取得を目指している私にとってタイムリー

な話題であり、卒業後の目標や進路を検討するうえで非常に参考になった。また、生殖にお

ける保因者スクリーニング検査など、現在の日本では実装されていない体制に関する発表

もあり、近い将来日本でも直面する可能性のある倫理的・社会的課題についても考えを深め

る機会を得た。 

今回の経験や知見を踏まえた上で、日本での遺伝カウンセラーの役割や遺伝カウンセリ

ングにおける質向上を検討していきたい。 
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