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目的　先天代謝異常症児と家族の生活の医療社会面と健康関連QOLの実態を明らかにし，今後関
わっていく患児と家族への理解を深め，必要な支援の方向性の示唆を得ることである。

方法　先天代謝異常症患者登録制度Japan Registration System for Metabolic & Inherited Diseases
（以下，JaSMIn）登録者のうち，調査時点において日本国内在住の 7歳以上20歳以下の患児
本人ときょうだい，および主たる養育者とその配偶者を対象とした無記名自己記入式質問紙調
査を行った。調査期間は平成27年 8 ～11月であった。質問項目は，対象者の生活の医療社会面
（患児や家族の生活における疾患や治療に関すること）および健康関連QOLとした。健康関
連QOLの測定は，患児およびきょうだいには子どもの健康関連QOLを測定する尺度KINDLを，
主たる養育者および配偶者にはWHOQOL26を用いた。

結果　203家族より質問紙の返送が得られ，有効回答は201家族であった（有効回答率37.8％）。主
たる養育者が回答した先天代謝異常症児の平均年齢は10.2歳であり，年齢分布は未就学児が 3
割，小学生が 3割，中高生が 3割，18～20歳が 1割であった。診断分類別に最も多かったのは
アミノ酸代謝異常で 3割，次いでライソゾーム病が 2割，有機酸代謝異常が 1割であった。約
半数の患児が食事療法を受けており，酵素補充療法・栄養素補充を行っているのはそれぞれ15 
％程度であった。主たる養育者の平均年齢は，42.2歳であり，約半数が専業主婦で， 8割が子
育て世代の30～40代だった。主たる養育者の 7割以上が同病の会に参加しており，QOL尺度
の平均得点は3.1点であった。配偶者の平均年齢は，42.9歳であり， 8割が30～40代と働き盛
りの世代の父親であった。主たる療育者同様に， 9割の配偶者が児の療育に関する不安を抱い
ており，QOL尺度の平均得点は3.4点であった。患児本人が回答した平均年齢は，12.0歳で性
別は男女半々であった。年齢分布は，小学生が約半数，中高生が 4割， 2名は18歳であった。
患児のQOL尺度の平均得点は69.2点であった。きょうだいの平均年齢は，12.7歳で性別は 3
割が男児であった。 6割のきょうだいが患児より年上であった。きょうだいのQOL尺度の平
均得点は70.9点であった。

結論　本研究により，患児と主たる養育者のQOLは，既知集団と比べて低い傾向にあり，配偶者
と患児のきょうだいのQOLは高い傾向にあるという実態が明らかになった。また，専門医以
外の医療者への疾患・治療に関する知識普及が急務であり，ピアサポートを受けていない患児
と家族をどのように支援していくか検討する必要があることが示唆された。

キーワード　先天代謝異常症，家族，QOL，医療社会面，ピアサポート
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Ⅰ　は　じ　め　に

　先天代謝異常症は，稀少な遺伝性疾患であり，
代謝異常により嘔

おう

吐
と

や呼吸障害，意識障害を代
表とする様々な健康上の問題を引き起こす1）。
平成25年度時点で，先天代謝異常症患者は全国
で約19,000人と報告されており，厚生労働省の
難治性疾患克服研究事業において治療ガイドラ
インの作成等，疾患の治療に関する研究が進め
られてきた2）3）。新生児マススクリーニング検
査（以下，NBS）によって発見され，症状を呈
す前に治療を開始できた患児は，一見すると健
康な子どもと変わらないような在宅生活を送っ
ている。
　先天代謝異常児と家族に関する先行研究は，
NBSが親の心理社会面に与える影響や，地域保
健師のNBSの認知度と家族支援についての研究
など，疾患の診断にまつわる支援に焦点が当て
られてきた4）5）。患児と家族は，診断にまつわ
る困難を乗り越えた後も，一生涯疾患と付き
合っていく必要がある。特に，幼少期の急変リ
スクの不安や情報不足，理解されにくい稀少疾
患であることなど，家族の療育負担やQOLは
特徴的なものであると考えられる。また，患児
の疾患や治療は養育者だけでなく，生活を共に
する患児のきょうだいの生活やQOLとも相互
に影響し合っていると考えられる。しかし，診
断後の児と家族の，疾患や治療に関連した生活
の側面やQOLに関する実態調査はこれまでな
されてきておらず，疾患や治療にまつわる診断
名ごとの経過や症例報告にとどまっており6）7），
国内の現状が報告されたことはない。本研究で
は，患児や家族の生活における疾患や治療に関
する側面をまとめて，「生活の医療社会面」と
呼ぶ。
　そこで，本研究は先天代謝異常症児と家族の
生活の医療社会面およびQOLの実態を明らか
にすることを目的とした。これらの実態把握に
より，医療者が今後関わっていく患児と家族へ
の理解を深め，必要な支援の方向性の示唆を得
ることが期待できる。

Ⅱ　方　　　法

　本研究は，無記名自己記入式質問紙を用いた
横断調査である。調査期間は平成27年 8 ～11月
である。

（ 1）　対象者の選定基準
　研究対象者は，先天代謝異常症患者登録制度
Japan Registration System for Metabolic & 
Inherited Diseases（以下，JaSMIn）に登録し
ており，調査時点で日本国内にて在宅生活を送
る患児本人ときょうだい，および主たる養育者
とその配偶者とした。患児本人ときょうだいの
年齢は 7歳以上20歳以下とした。主たる養育者
と配偶者の年齢には制限を設けず，20歳以下の
患児を養育している者であれば本研究の対象と
した。ひとつの家族における回答者は，質問紙
に回答し得る 7歳以上の患児本人 1名と，同居
する最年長のきょうだい 1名，主たる養育者と
配偶者とし， 1世帯当たり最大で 4名までとし
た。患児またはきょうだいが複数名いる場合に
は，協力の意思のある患児およびきょうだいに
回答してもらった。JaSMInに登録されている
診断未確定者は，遺伝子解析等による確定診断
がついていないが何らかの先天代謝異常症が疑
われる者であると考えられるため，本研究では
診断未確定者も対象者に含めた。調査時点の
JaSMIn登録件数は746件であり，本研究の対象
者の選定基準を満たしたのは532件であった。

（ 2）　質問紙の種類と内容
　質問紙は，主たる養育者，配偶者，患児，
きょうだいごとに質問紙の種類を定めた。
1)　主たる養育者
　質問紙は，主たる養育者本人と患児の属性，
生活の医療社会面に関する質問項目，QOL尺
度で構成した。患児の属性は，年齢，性別，先
天代謝異常症の診断時期，診断名，診断時の症
状，治療内容，他の疾患の有無の 7項目とした。
患児の生活の医療社会面は，入院回数・期間・
理由，通院頻度，病識の有無，利用している医
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療福祉制度，社会生活状況（学校等への通学状
況）の 7項目とした。
　主たる養育者の属性は，年齢，性別，疾患・
治療の有無，就業形態の 4項目とした。主たる
養育者の生活の医療社会面は，患児の疾患や養
育に関する生活上の困りごと・不安，相談者・
協力者の有無，患児との親子関係の認識，家族
関係の認識，家庭経済状況，療育負担感，育児
ストレス，家族エンパワメントの10項目とした。
　患児との親子関係の認識，家族関係の認識は
「よい（ 5点）」～「よくない（ 1点）」の 5リカー
ト式とした。家庭経済状況は，「ゆとりがある
（ 5点）」～「苦しい（ 1点）」の 5リカート式
とした。療育負担感は，負担の程度を「全く負
担でない（ 1点）」～「かなり負担である（ 5
点）」の 5リカート式とした。
　育児ストレスは，Abidinらが開発し8），兼松
らが作成したPSI育児ストレスインデックス
ショートフォーム（以下，PSI-SF）を用いて
評価した9）。PSI-SFは「子どもの側面」「親の
側面」の 2つの下位尺度から構成された全19項
目の 5リカート式の尺度である。得点が高いほ
ど回答者の育児ストレスが高く，日本語版の信
頼性・妥当性ともに確認されている10）。
　家族エンパワメントは，Korenらが開発し11），
涌水らが作成したFamily Empowerment Scale
日本語版（以下，FES）を用いて評価した12）。
「家族」「サービスシステム」「社会／政治」の
3下位尺度から構成された全34項目の 5リカー
ト式の尺度である。得点が高いほど家族エンパ
ワメントが高く，高い信頼性・妥当性が確認さ
れている12）。
　QOLは 田 崎 ら が 開 発 し たWorld Health 
Organization Quality of Life 26日本語版（以下，
WHOQOL）を用いて評価した13）。WHOQOLは
「身体的領域」「心理的領域」「社会的関係」
「環境」の下位尺度および他 2項目で評価する
「全体」から成っており，全26項目の 5リカー
ト式の尺度である。合計得点が高いほどQOL
が高いことを示し，高い内的整合性が確認され
ている13）。

2)　配偶者
　配偶者の属性とQOLは，主たる養育者と同
様の内容とした。生活の医療社会面は，児の疾
患や養育に関する生活上の困りごと・不安，相
談者・協力者の有無，患児との親子関係の認識，
家族関係の認識，家庭経済状況，療育負担感の
8項目とした。
3)　先天代謝異常症患児およびきょうだい
　患児およびきょうだいの属性は，年齢，性別，
きょうだいの人数，出生順位，治療中の疾患の
有無の 5項目とした。QOLはRavens-Sieberer 
& Monika Bullingerが開発し14）15），柴田らが日
本語版を作成した子どものQOL尺度Kinder 
Lebensqualitat Fragebogen（以下，KINDL）の
Kid-KINDL（小学生用）およびKiddo-KINDL
（中学生高校生用）を用いた16）。KINDLは「身
体的健康」「情緒的Well-being」「自尊感情」
「家族」「友達」「学校生活」の 6下位尺度から
構成され，疾患がある児の「病気」を評価する
尺度「KINDL病気」が付属している。日本語
版KINDLは，合計得点が高いほどQOLが高い
ことを示し，信頼性・妥当性が確認されてい
る16）。
　生活上に困りごとが生じた際のサポート対処
については，KINDLと同様の回答方式の「い
つも（ 5点）」「たいてい（ 4点）」「ときどき
（ 3点）」「ほとんどない（ 2点）」「ぜんぜんな
い（ 1点）」の 5リカート式で回答を得た。質
問項目はKINDLに合わせ「私には困っている
ことがある」「私には困ったときに助けてくれ
る人がいる」「私には困ったときに話せる人が
いる」「私は困ったときに親に話せる」の 4項
目とした。

（ 3）　分析方法
　分析方法は，実態調査の結果を示すため記述
統計を行い，各値の平均得点±標準偏差（以下，
SD）と中央値，人数，割合を算出して表にま
とめた。患児およびきょうだいの生活上に困り
ごとが生じた際のサポート対処の自作 4項目に
ついては，合計点として扱うことの妥当性を確
認するため，内的一貫性の指標としてCronbach’s
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のα係数を算出した。有意水準は 5％とした。

（ 4）　倫理的配慮
　本研究は，国立成育医療研究センター倫理審
査委員会（平成27年 3 月12日，承認番号2014-
04-008）および筑波大学医の倫理委員会（平成
27年 6 月 5 日，承認番号946号）の承認を得て
実施した。JaSMIn登録者の各自宅宛に無記名
自記式の質問紙と研究の趣旨と目的，倫理的配
慮について記載した説明用紙を同封し，調査結
果の報告書の返送を希望する場合のみ氏名と住
所を記載してもらった。記載された氏名と住所
について，調査結果の報告書の送付以外の目的
に使用しないこと，個人情報保護のため厳重に
保管すること，研究期間終了後は速やかに処分
することを明記した。質問紙の返送をもって調
査協力への同意とみなした。使用した尺度につ
いては，原作者に使用の許可を得た。

Ⅲ　結　　　果

　203家族より質問紙の返送が得られた。うち
2家族分は，調査時点で患児が入院中であった
ため分析から除外し，質問紙の 9割以上の有効
回答は201家族分であった（有効回答率37.8％）。

表 1　主たる養育者が回答した患児の属性（ｎ＝201）
（単位　名，（　）内％）

調査時の年齢：平均値±標準偏差（中央値）10.2±5.4歳（10歳）
診断時の年齢：　　　　　 〃　　　　　　2.1±3.2歳（ 0歳）
年齢分布
　 0～ 6歳 60(29.9)
　 7～12 65(32.3)
　13～17 55(27.4)
　18～20 21(10.4)
性別
　男性 125(62.2)
　女性 76(37.8)
診断分類
　アミノ酸代謝異常 69(34.3)
　ライソゾーム病 45(22.4)
　有機酸代謝異常 25(12.4)
　糖質代謝異常 21(10.4)
　ミトコンドリア代謝異常 14( 7.0)
　金属代謝異常 10( 5.0)
　ペルオキシソーム病 9( 4.5)
　脂肪酸代謝異常 7( 3.5)
　診断未確定 1( 0.5)
診断時の年齢分布
　 0歳 103(51.2)
　 7歳まで（累積） 183(91.0)
　 8歳以降 13( 6.5)
診断のきっかけ
　NBS検査1） 45(22.4)
　症状出現（NBS検査以外） 156(77.6)
治療方法（複数回答）
　食事療法 94(46.8)
　酵素補充療法 34(16.9)
　栄養素補充 32(15.9)
　その他の治療 70(34.8)
その他の治療内訳（複数回答）
　投薬 46(65.7)
　コーンスターチ療法 3( 4.3)
　ケミカルシャペロン療法 1( 1.4)
　無回答 20(28.6)
注　1）　新生児マス・スクリーニング検査

表 2　患児の生活の医療社会面（ｎ＝201）
（単位　名，（　）内％）

平均値±標準偏差　11.8±15.0回　中央値 6回
年間通院回数分布
　 1－12回 158(78.6)
　13－24回 21(10.5)
　25回以上 19( 9.5)
　無回答 3( 1.5)
入院経験
　有り 188(93.5)
　無し 13( 6.5)
先天代謝異常症以外の疾患
　有り 50(24.9)
　無し 148(73.6)
　無回答 3( 1.5)
障害
　有り 105(52.2)
　無し 96(47.8)
障害の種類
　身体障害のみ 9( 4.5)
　知的障害のみ 23(11.4)
　重複障害 64(31.8)
医療社会福祉制度の利用状況（複数回答）
　小児慢性特定疾病医療費助成 155(77.1)
　特別児童扶養手当 76(37.8)
　療育手帳 72(35.8)
　身体障害者手帳 72(35.8)
　その他 32(15.9)
　なし 5( 2.5)
在宅以外の生活の場
　有り 184(91.5)
　無し 11( 5.5)
　無回答 6( 3.0)
周囲の人々の患児の病気認識
　知っている 178(88.6)
　知らない 8( 4.0)
　わからない 15( 7.5)
周囲の人々の患児ついての理解
　よく理解してくれる 47(23.4)
　理解してくれる 112(55.7)
　あまり理解してくれない 19( 9.5)
　無回答 23(11.4)
患児の対人関係についての主たる養育者の認識
　良好 70(34.8)
　やや良好 26(12.9)
　ふつう 64(31.8)
　あまり良好でない 13( 6.5)
　良好でない 12( 6.0)
　無回答 16( 8.0)
患児本人の病気認識
　認識している 114(56.7)
　認識していない 37(18.4)
　わからない 47(23.4)
　無回答 3( 1.5)
きょうだいの患児の病気認識
（きょうだいのいる患児：ｎ＝150）
　認識している 127(84.7)
　認識していない 15(10.0)
　わからない 8( 5.3)
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回答者の内訳は，主たる養育者201名，配偶者
122名，患児56名，きょうだい38名であった。

（ 1）　主たる養育者が回答した患児の属性，医
療社会面の実態

　患児の平均年齢±標準偏差（以下，SD）は
10.2±5.4歳であり，中央値は10歳であった。
年齢分布は 0～ 6歳， 7～12歳，13～17歳がい
ずれもおおよそ 3割であり，18～20歳が10.4％
であった。患児の性別は，62.2％が男児であっ
た。患児の診断名を，JaSMInの診断分類に従っ
て 8群に分類すると，アミノ酸代謝異常が
34.3％，ライソゾーム病が22.4％，有機酸代謝
異常が12.4％であった（表 1）。患児の51.8％

表 3　主たる養育者と配偶者の属性
（単位　名，（　）内％）

主たる養育者
ｎ＝201

配偶者
ｎ＝122

平均値±
標準偏差（中央値）

42.2±
6.5歳(43歳)

42.9±
7.0歳(43歳)

年齢分布 20代 10( 5.0) 3( 2.5)
30代 54(26.9) 34(27.9)
40代 112(55.7) 63(51.6)
50代 25(12.4) 22(18.0)

患児との続柄 父親 17( 8.5) 110(90.2)
母親 184(91.5) 12( 9.8)

現在治療中の疾患 有り 36(17.9) 15(12.3)
無し 165(82.1) 107(87.7)

就業形態 専業主婦 92(45.8) 4( 3.3)
家事手伝い 2( 1.0) -( 　-)
自営業 14( 7.0) 15(12.3)
パートタイム雇用 37(18.4) 7( 5.7)
正社員 45(22.4) 95(77.9)
その他 8( 4.0) -( 　-)
無回答 3( 1.5) 1( 0.8)

表 4　主たる養育者の生活の医療社会面（ｎ＝201）
（単位　名，（　）内％）

ｎ（％）
同病の会への参加状況（患者会，親の会）
　参加している 152(75.6)
　参加していない 27(13.4)
　同病の会の存在を知らない 14( 7.0)
　同病の会が存在しない 5( 2.5)
　無回答 3( 1.5)
同居家族以外からの患児の療育に関するサポート
　受けている 140(69.7)
　受けていない 57(28.4)
　無回答 4( 2.0)
患児の疾患・療育に関する情報源（複数回答）
　代謝の専門医 160(79.6)
　同病の会 129(64.2)
　インターネット 100(49.8)
　近所のかかりつけ医 17( 8.5)
　訪問看護師 15( 7.5)
　代謝外来の看護師 9( 4.5)
　地域保健師 7( 3.5)
　その他 19( 9.5)
　情報源なし 10( 5.0)
患児の疾患に関する生活上の困りごとの有無
　有り 173(86.1)
　無し 24(11.9)
　無回答 4( 2.0)
患児の疾患に関する生活上の困りごと（複数回答）
　外出・外泊時の児の食事に気を遣うこと 107(53.2)
　病気や治療に関する情報が少ないこと 102(50.7)
　毎日の食事療法が大変であること 82(40.8)
　児の成長発達が遅れていること 74(36.8)
　病気についての周囲の理解が少ないこと 57(28.4)
　児が感染症にかかりやすいこと 47(23.4)
　 どのような症状のときどう対応したらよいか
わからないこと

45(22.4)

　病気をよく理解していない医療者に対応されること 44(21.9)
　児が入退院を繰り返してしまうこと 31(15.4)
　困りごとをすぐに相談できる相手がいないこと 24(11.9)
　病気のことで社会的な偏見や差別があること 24(11.9)
　その他の困りごと 68(33.8)

表 5　主たる養育者と配偶者の生活の医療社会面
主たる養育者
ｎ＝201

配偶者
ｎ＝122

n ％ n ％
生活上の困りごとの相談相手
　有り 171 85.1 79 64.8
　無し 26 12.9 32 26.2
　無回答 4 2.0 11 9.0
育児の協力者
　有り 166 82.6 88 72.1
　無し 29 14.4 24 19.7
　無回答 6 3.0 10 8.2
療育負担感の程度
　かなり負担である 16 8.0 6 4.9
　負担である 68 33.8 40 32.8
　どちらとも言えない 47 23.4 29 23.8
　負担でない 36 17.9 22 18.0
　全く負担でない 14 7.0 15 12.3
　無回答 20 10.0 10 8.2
療育に関する不安の有無
　有り 189 94.0 115 94.3
　無し 9 4.5 6 4.9
　無回答 3 1.5 1 0.8
療育に関する不安内容（複数回答）
　今後どのような症状が出るか不安 150 74.6 91 74.6
　20歳以降の医療費負担が不安 129 64.2 78 63.9
　 医療者でもこの病気のことを知らない
人が多く急な受診が不安

114 56.7 66 54.1

　体調を崩した時に症状が出ないか不安 100 49.8 66 54.1
　学校や外出時に症状が出ないか不安 83 41.3 64 52.5
　成長発達の遅れが不安 82 40.8 47 38.5
　その他の不安 63 31.3 55 45.1
家庭経済状況
　ゆとりがある 16 8.0 6 4.9
　ややゆとりがある 27 13.4 16 13.1
　ふつう 106 52.7 64 52.5
　やや苦しい 27 13.4 16 13.1
　苦しい 22 10.9 13 10.7
　無回答 3 1.5 7 5.7
患児との親子関係の良好度
　よい 120 59.7 56 45.9
　ややよい 22 10.9 16 13.1
　ふつう 47 23.4 42 34.4
　ややよくない 7 3.5 - -
　よくない 1 0.5 - -
　無回答 4 2.0 8 6.6
家族関係の良好度
　よい 93 46.3 52 42.6
　ややよい 38 18.9 16 13.1
　ふつう 58 28.9 42 34.4
　ややよくない 7 3.5 3 2.5
　よくない 2 1.0 - -
　無回答 3 1.5 9 7.4
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が 0 歳時に，就学年齢である 7歳までに92.0％
が診断を受けていた。調査時点では，造血幹細
胞移植後の児 1名を除き，他すべての児が治療
を受けていた（表 1）。年間の平均通院回数±
SDは11.8±15.0回であった。患児の93.5％に
入院経験があり，先天代謝異常症以外の疾患の
ある児が24.9％であった。52.2％の児に障害が
あり，77.1％が小児慢性特定疾病医療費助成制
度を利用していた（表 2）。

（ 2）　主たる養育者の属性，生活の医療社会面，
QOLの実態

　平均年齢±SDは，42.2±6.5歳であり，中央
値は43歳であった。主たる養育者の91.5％が母
親で，45.8％が専業主婦，17.9％に現在治療中

の疾患があった（表 3）。75.6％が親の会また
は患者会などの同病の会に参加していた。児の
疾患・療育に関する情報源については，主に代
謝専門の主治医や同病の会，インターネットを
情報源とみなしていた。86.1％が先天代謝異常
症に関する生活上の困りごとを抱えていた。困
りごとの内容は，食事療法にまつわることが上
位に挙げられていた（表 4）。また，94.0％が
患児の療育に関する不安を抱いており，今後の
症状出現の可能性に関する不安が最も多かった。
70.6％が患児との親子関係を，65.2％が家族関
係を良好と認識していた（表 5）。育児ストレ
ス尺度（PSI-SF）の平均得点±SDは43.9±
10.8点で，家族エンパワメント尺度FESの平均
得点±SDは101.5±18.0点であった（表 6）。
WHOQOL26の平均得点±SDは3.1±0.5点であ
り，中央値は3.1点であった（表10）。

（ 3）　配偶者の属性，生活の医療社会面，
QOLの実態

　平均年齢±SDは，42.9±7.0歳であり，中央
値は43歳であった。配偶者の90.2％が父親で，
77.9％が正社員として働いており，12.3％に現
在治療中の疾患があった（表 3）。療育負担感
の平均得点±SDは3.0±1.2点，中央値は 3点
であった。94.3％が児の療育に関する不安を抱
いており，不安内容の上位は主たる養育者と同
様であった。59.0％が患児との親子関係を，
55.7％が家族関係を良好と認識していた（表
5）。WHOQOL26の平均得点±SDは3.4±0.5
点であり，中央値は3.4点であった（表10）。

（ 4）　先天代謝異常症児本人が回答した属性と
生活上に困りごとが生じた際のサポート対
処およびQOLの実態

　平均年齢±SDは，12.0±3.1歳で中央値は12
歳であった。年齢分布は55.4％が小学生，
41.0％が中高生，3.6％が18歳であった。性別
は男女半々であった。80.4％の患児には 1名以
上のきょうだいがいた（表 7）。生活上に困り
ごとが生じた際のサポート対処のCronbach’sの
α係数は0.80で，平均得点±SDは70.0±24.2

表 6　 主たる養育者の育児ストレスと家族エンパワメントの
得点

平均得点±標準偏差（中央値）
育児ストレス
（PSI-SF得点1）：ｎ＝191）
　合計 43.9±10.8(42.0)
　子どもの側面 21.4± 5.9(21.0)
　親の側面 23.5± 6.5(23.0)
家族エンパワメント
（FES得点2）：ｎ＝166）
　合計 101.5±18.0(101.0)
　家族 39.0± 7.3( 39.0)
　サービスシステム 37.8± 7.5( 38.0)
　社会／政治 24.6± 6.2( 24.0)
注　1）　PSI-SF：育児ストレスインデックスショートフォーム
　　2）　FES：Family Empowerment Scale日本語版

表 7　患児本人が回答した属性（ｎ＝56）
（単位　名，（　）内％）

年齢　平均得点±標準偏差　12.0±3.1歳　中央値　12歳
年齢分布
　 7～12歳 31 (55.4)
　13～17 23 (41.1)
　18～20 2 ( 3.6)
性別
　男性 28 (50.0)
　女性 28 (50.0)
きょうだいの人数　平均得点±標準偏差　1.0±0.7人　中央値　 1人
きょうだいの人数分布
　 0人 11 (19.6)
　 1 27 (48.2)
　 2 17 (30.4)
　 3 1 ( 1.8)
出生順位　平均得点±標準偏差　1.5±1.0番目　中央値　 2番目
出生順位分布
　 1番目 27 (48.2)
　 2番目 21 (37.5)
　 3番目 8 (14.3)
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点であった（表 9）。KINDL尺度の平均得点±
SDは69.2±14.4点で，中央値は70.0点であっ
た（表11）。

（ 5）　きょうだいの属性と生活上に困りごとが
生じた際のサポート対処およびQOLの実
態

　平均年齢±SDは，12.7±3.3歳で中央値は
11.5歳であった。31.6％が男児で，63.2％が患
児より年上であった。18.4％（ 7名）のきょう
だいに疾患があった。きょうだいの現在治療中
の疾患は自由記載にて回答を得ており，先天代
謝異常症が 3名，その他 3名，無回答 1名で
あった（表 8）。きょうだいの生活上に困りご
とが生じた際のサポート対処のCronbach’sのα
係数は0.77で，平均得点±SDは79.9±16.6点
であった（表 9）。KINDL尺度の平均得点±
SDは70.9±12.5点で，中央値は71.9点であっ
た（表11）。

Ⅳ　考　　　察

　各家族員の生活の医療社会面およびQOLの

実態について考察し，先天代謝異常症児と家族
と関わる医療者をはじめとした人々へ向けた支
援の示唆をまとめて，本研究の限界と今後の課
題を示した。

（ 1）　先天代謝異常症児
　今回分析対象となった先天代謝異常症児の平
均年齢は，患者登録データベースJaSMInに登
録されている20歳以下の児の年齢9.1±5.5歳
（中央値 9歳）との差は1.1歳であり，年齢・
性別分布も類似傾向にあったことから，おおよ
そJaSMIn登録者を代表した結果であると考え
られた。今回の調査の結果，約 2割の患児が
NBSによって発見されており，約半数の患児が

表 8　きょうだいの属性（ｎ＝38）
（単位　名，（　）内％）

年齢　平均得点±標準偏差　12.7±3.3歳　中央値　11.5歳
年齢分布
　 7～12歳 20 52.6
　13～17 16 42.1
　18～20 2 5.3
性別
　男性 12 31.6
　女性 24 63.2
無回答 2 5.3
きょうだいの人数　平均得点±標準偏差　1.6±0.8人　中央値　 1人
きょうだいの人数分布
　 1人 20 52.6
　 2人 14 36.8
　 3人 3 7.9
　 4人 1 2.6
出生順位　平均得点±標準偏差　1.5±0.6番目　中央値　 1番目
出生順位分布
　 1番目 22 57.9
　 2番目 14 36.8
　 3番目 2 5.3

　児より年上 24 63.2
　児より年下 12 31.6
　無回答 2 5.3
現在治療中の疾患
　無し 31 81.6
　有り 7 18.4

表 9　 患児ときょうだいの生活上に困りごとが生じた際の
サポート対処

患児（ｎ＝53）きょうだい（ｎ＝37）
Cronbach’sのα係数
平均得点±標準偏差
（中央値）（点）
範囲

0.80
70.0±24.2
(75.0)
0-100

0.77
79.9±16.6
(78.1)
37.5-100

取りうる値 0-100

表10　主たる養育者と配偶者のQOL得点

WHOQOL26
平均得点±標準偏差（中央値）

主たる養育者（ｎ＝185） 配偶者（ｎ＝103）

全体 3.2±0.7(3.0) 3.2±0.7(3.0)
　身体的領域 2.9±0.5(2.7) 3.5±0.6(3.6)
　心理的領域 3.1±0.5(3.2) 3.4±0.6(3.3)
　社会的関係 3.4±0.6(3.3) 3.3±0.5(3.3)
　環境 3.3±0.6(3.3) 3.3±0.6(3.4)

合計得点 3.1±0.5(3.1) 3.4±0.5(3.4)

注　WHOQOL26：日本語版WHOQOL26

表11　患児ときょうだいのQOLおよびKINDL「病気」得点

KINDL
平均得点±標準偏差（中央値）

患児（ｎ＝53） きょうだい（ｎ＝37）

合計 69.2±14.4(70.0) 70.9±12.5(71.9)
　身体的健康 75.9±19.0(81.3) 77.0±19.3(81.3)
　精神的健康 81.5±14.2(81.3) 81.1±13.3(81.3)
　自尊感情 51.8±26.0(50.0) 56.9±23.7(62.5)
　家族 71.6±20.7(75.0) 73.7±16.6(75.0)
　友だち 69.6±20.7(71.9) 77.0±16.1(75.0)
　学校 65.7±19.3(68.8) 60.5±19.4(62.5)

病気 75.0±15.1(75.0) 77.5±8.1(83.3)2)

注　1）　KINDL：日本語版Kinder Lebensqualitat Fragebogen
　　2）　ｎ＝ 7
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0 歳時に診断を受けていた。小児慢性疾患患児
の平均診断年齢は3.9歳との報告もあり17），
NBSの普及によって早期診断が進められている
現状がうかがえた。一方で，約半数は診断時年
齢が 1歳を超えていたことから，NBSの結果に
頼るだけでなく，先天代謝異常症を見逃すこと
のないよう，日常診療におけるていねいな観察
や専門医との連携が重要であると考えられた。
先行研究において，先天代謝異常症は小児慢性
疾患の中でも 1回の通院にかかる往復交通費が
10,900～25,000円と，他の疾患と比べて非常に
高額であることが報告されており17），本研究の
結果からも年間平均約12回の通院をしているこ
とから，通院の経済的負担が大きい集団である
と考えられた。しかし，家庭経済状況について
は，両親ともに半数以上が「ふつう」～「ゆと
りがある」と回答しており， 7割以上が小児慢
性特定疾病医療費助成制度（以下，小慢助成）
を利用していたことから，患児の入院・外来に
まつわる医療費助成によって家計が救われてい
る部分があると考えられた。一般に，小児慢性
疾患患児の養育者は経済的支援を求めていると
されており18）-20），基本的には20歳を越えるまで
の間は小慢助成を利用し，以降は指定難病医療
費助成（以下，指定難病助成）を利用すること
で家族の経済的負担が最も軽減される21）。乳幼
児医療費助成制度や義務教育就学児医療費助成
制度など，子どもの医療費負担を軽減する制度
を設ける自治体もあるが22），小慢助成や指定難
病助成には当面の医療費の助成だけでなく，疾
患の治療方法の確立や普及，自立支援や研究事
業といった長期的に医療を支える重要な側面が
あり23），患児と家族にとって最善の制度利用を
提案する必要がある。

（ 2）　主たる養育者
　主たる養育者の 7割以上が実際に同病の会に
参加していた。萬羽らは，アミノ酸代謝異常症
児をもつ家族の会の参加者を対象とした調査の
結果，家族が会に求めることは食事療法に関す
る情報であり，会について主に情報交換の場と
して捉えていること，会が家族の心の支えと

なっていることなどを報告している24）。主たる
養育者の約 6割が，同病の会を患児の疾患・療
育に関する情報源として捉えていたことからも，
本研究の結果は，稀少疾患である当該児の養育
者のピアサポートニーズ（同じような立場の仲
間からのサポートニーズ）の高さを裏付ける結
果となった。同病の会を知らない家族に対して
ニーズに応じて会を紹介するとともに，同病の
会が存在しない場合のピアサポートの在り方に
ついても検討する必要があると考えられた。
　児の疾患・療育に関する情報源について，多
くの主たる養育者が代謝専門の主治医を情報源
とみなしている一方で，代謝外来の看護師や地
域保健師を情報源と捉えている者は 5％にも満
たなかった。DeLucaらは，先天代謝異常症ス
クリーニング陽性児をもつ養育者を対象にイン
ターネット利用とその影響について調査し，養
育者の89％が児の疾患に関する情報を得る目的
でインターネットを利用しており，医療者は疾
患等に関する確かな情報が掲載されているウェ
ブサイトを教え導くという重要な役割を担って
いると述べている25）。今回の調査でも，現状半
数以上がインターネットを情報源として活用し
ており，疾患や治療に関する正確な情報が得ら
れるウェブサイトを紹介することも，今後の支
援において重要であると考えられた。さらに，
主たる養育者の半数以上が「医療者でもこの病
気のことを知らない人が多く急な受診が不安」
であり，「病気をよく理解していない医療者に
対応されること」に困っていると回答していた
ことを踏まえ，主治医である代謝の専門医以外
の医療者への先天代謝異常症に関する知識普及
が急務であると考えられた。
　主たる養育者の育児ストレスは， 1歳半の健
康児を養育する母親の育児ストレス42.4±8.6
点26）や，小児慢性疾患であるアトピー性皮膚炎
の 2～ 6歳の患児の母親の育児ストレス41.3±
10.2点と比べて27），高い傾向にあった。先行研
究より，母親が身体的・精神的にどこか不調で
ある場合は，育児ストレスの「子ども」と
「親」の両側面においてストレスが高くなるこ
とが報告されている26）。食事療法を受ける患児
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や障害のある患児が，それぞれ約半数いること
から，子どもの育てにくさや手がかかることを
反映し，「子ども」の側面の育児ストレスが高
く評価されたと考えられた。また，主たる養育
者のうち，現在治療中の疾患がある者は 2割以
下であり，受診につながっていない慢性的な身
体的・精神的不調が「親」の側面の育児ストレ
スを高めている可能性が考えられた。立松らは，
健康児の母親と比べ，類似の食事療法を受ける
食物アレルギー児の母親の育児ストレスが高い
傾向にあったことを報告している28）。日々の食
事療法による疾患管理の苦労が主たる養育者に
集中しやすいため，他疾患患児の母親と比べて
育児ストレスが高かったと考えられた。
　当該児家族の家族エンパワメントについては，
国内外ともにこれまで調査はなされておらず，
同一疾患の比較はできなかった。家族エンパワ
メントの「サービスシステム」や「社会・政
治」は，特に国や地域によって大きく異なるた
め，他集団の調査結果との比較は慎重に行う必
要がある。国内の報告がある重症心身障害児の
家族エンパワメントの平均得点113.6±14.0
点29）と比較すると，当該児家族の家族エンパワ
メント得点は低い傾向にあった。重症心身障害
児は必要とする医療的ケアの多さや訪問看護・
ヘルパー等が充分とは言えないまでも活用がな
されており30）-32），稀少疾患である当該児と比べ
ると医療・福祉に関するサポート体制が充実し
ている。一方，当該児は食事療法などの治療が
家庭内の機能で完結しやすい特徴があるため，
サービス活用に至りにくいことが推察される。
また，稀少疾患であるために「児を取り巻く医
療社会面へ働きかける力」を持ちにくいことも
考えられる。こうした現状を反映し，重症心身
障害児家族と比べて家族エンパワメント得点が
低かったと考えられた。
　類似の食事療法を受ける食物アレルギー児の
母親のQOL平均得点3.4±0.4点と比べ33），低い
傾向にあった。食物アレルギー患児の食事療法
は，ひとつあるいは複数のアレルゲンを食事内
容から完全に排除するものであるが34），先天代
謝異常症児の食事療法は，様々な食物に含まれ

る必須アミノ酸などの生命維持に欠かすことの
できない物質の血中濃度をコントロールするス
タイルの食事療法である35）。そのため，治療食
の献立がより複雑で，日々の食事療法を担う主
たる養育者の負担がより大きく，より低い
QOLにつながっているのではないかと推察さ
れた。

（ 3）　配偶者
　配偶者は， 9割以上が有職の男性であり，主
に30～40代で構成された働き盛り世代の父親で
あった。主たる養育者と比較して，配偶者が認
識する療育負担感や児の療育に関する不安は低
い傾向にあった。主たる養育者の約半数が専業
主婦であったことからも，患児の療育について
は家族の中で役割分担がなされており，就業の
ため児と関わる割合の小さい配偶者の方が，比
較的療育負担感が軽度で，関連する不安も低
かったと考えられた。小児慢性疾患の子どもを
育てる父親に関する研究は，患児の入院に焦点
を当てたものが多く36）-38），在宅生活を送る患児
の父親についての知見は乏しい現状にある39）。
今後は，小児慢性疾患患児の主たる養育者だけ
でなく家族全体を支援対象として捉えて調査研
究にあたり，必要な支援を検討していくことが
望ましいと考えられる。また，一般成人男性の
QOL平均得点3.2±0.4点や13），乳幼児をもつ共
働きの夫婦における父親のQOL平均得点3.2±
0.4点と比較すると40），当該児の配偶者のQOL
は高い傾向にあった。さらに，内田らは家族の
絆が強いほど父親の健康状態が良好であること
を報告しており41），今回の調査で配偶者の半数
以上が患児との親子関係，家族関係を良好と認
識していたことが，高いQOLと関係している
と考えられた。

（ 4）　先天代謝異常症児本人
　今回の調査対象となった児は 7～20歳であり，
患者登録データベースJaSMInの 7 ～20歳の登
録者の平均年齢は12.4±3.8歳，中央値12歳で
あり，年齢分布は 7～12歳が54.4％，13～17歳
が33.3％，18～20歳が12.3％と今回の患児集団
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とおおむね同等であった。登録者の性別は男性
が61.5％，女性が38.5％であり，今回の患児集
団とおおむね同等であった。出生順位は約半数
が 1番上であり，家族の中で第一子という位置
づけの存在であった。約 8割の児にきょうだい
がおり，半数が家族の中の子どもが児ときょう
だいひとりずつであるという家族構成の特性が
うかがえた。 4つの自作質問項目で構成される
生活上に困りごとが生じた際のサポート対処は
平均70.0点であり，今回の対象児は生活の中で
困っていることがあるときに助けてくれる人が
おり，親に相談できるといった体制が整ってい
る患児集団であることがうかがえた。
　患児のQOLを，一般的な小学 3年生のQOL
平均得点76.9点と比べると42），低い傾向にあっ
た。特に，下位尺度「友だち」と「学校」の得
点が低かった。先行研究において，食事療法を
行う児の養育者は，患児が大きくなるにつれて
健康児と同じものを食べたがったり，きょうだ
いの食べ物を欲しがり，その対処に悩むことが
報告されている37）。これらをふまえると，食事
療法によって健康児と同じものが食べられない
ことが，「友だち」と「学校」というQOLの二
つの下位尺度得点の低さの背景にある可能性が
推察された。加えて，坂本らは小学 5年生を対
象とした調査において給食の時間を楽しいと感
じることがQOLの良さに関連することを報告
しており，特に食事療法を受ける当該児にとっ
て給食の時間はQOLに大きく影響する可能性
があると考えられた43）。

（ 5）　きょうだい
　平均年齢は約13歳であり，きょうだいの数は
2人以下が約 9割を占め，今回のきょうだい集
団の特性として，家族の中にきょうだいにとっ
ての同胞が先天代謝異常症児のみであることが
うかがえた。きょうだいの81.6％は，調査時点
で治療中の疾患はなく健康児とみなすことがで
きた。 7人のきょうだいにのみ疾患があり，う
ち 3人は先天代謝異常症であった。生活上に困
りごとが生じた際のサポート対処の得点は児よ
りも高値を示す傾向にあった。井上らは，慢性

疾患患児が入退院を繰り返す場合，その療養を
通して家族間の深まりがみられると同時に，
きょうだいが「嫉妬感・被害者意識をもつこ
と」を明らかにしている44）。しかし，きょうだ
いのQOL得点は，患児の結果と比べて高く，
生活上に困りごとが生じた際のサポート対処の
得点も患児より高い傾向にあった。このことは，
きょうだいには疾患にまつわる特別なニーズが
なく，同一家庭内で共に生活する患児がQOL
の比較対象となり，きょうだい自身のQOLを
高く認識していた可能性があると考えられた。

（ 6）　本研究の限界
　本研究は，主たる養育者，配偶者，先天代謝
異常症児，きょうだいそれぞれが自身のQOL
を評価するデザインとした。しかし，本研究で
は患者登録制度JaSMInの登録者のみを対象と
しており，サンプル数の少なさから結果の一般
化は慎重に行う必要がある。また，患児本人の
質問紙において，養育者の意図せぬ疾患告知の
きっかけとならないよう配慮し「先天代謝異常
症」という言葉を記載しなかったため，本人か
ら得られた情報が限られていたことも限界のひ
とつである。さらに，調査期間に就学児の夏期
休業を含んでいたため，その時期に回答した場
合，QOLの「友だち」や「学校」に関する項
目に回答しにくかった患児やきょうだいがいた
可能性もあると考えられた。

（ 7）　今後の課題
　今回の調査で，稀少疾患である先天代謝異常
症の主たる養育者の21.9％が医療者の知識不足
に困った経験を持ち，56.7％がそのことに不安
を抱いている実態が明らかになった。代謝の専
門医以外の医療者の知識普及や，急な受診の際
の専門医との連携のあり方について，当該家族
の意見に耳を傾け，検討していくことが課題で
ある。また，先天代謝異常症児を養育する家族
のQOLの関連要因を探索し，QOL向上のため
の具体策を検討していく必要がある。
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