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Ⅰ．は じ め に

稀少難病である先天性ムコ多糖代謝異常症Ⅱ型
（Mucopolysaccharidosis Ⅱ； 以 下，MPS Ⅱ 型 ） は，
原則的には男児のみに発症する X 染色体劣性遺伝病
であり，イズロン酸 ︲２︲ スルファターゼの先天的欠
損により身体の各器官にグリコサミノグリカンが蓄
積することによって，肝脾腫大，心機能障害，骨関節
機能障害および精神運動発達遅延，難聴，高度の低身
長などの典型的な症状が２～４歳頃までに発症する。
平均寿命は20歳未満1）で，軽症型から重症型まで幅広
い臨床的重症度の患児が存在している2，3）。MPS Ⅱ型
のうち，軽症型の児の割合は11.1％，重症型から中間
型が80％以上の割合で，中枢神経障害，精神運動発
達遅滞がない軽症型の患児数は少ない1）。近年，治療
法の研究開発が進められているが遺伝性疾患のため

根治治療は難しく，治療は未確立である。わが国で
は，2007年から酵素補充療法（Enzyme�replacement�
therapy；以下，ERT）が承認され，主な治療法とし
て実施されている。現在，全身状態と生活の質（Qual-
ity�of� life；以下，QOL）の改善を治療目標として，
ERT，対症療法，代替療法の組み合わせによる合併
症予防や疾病進行の抑制を行っている。久保らによ
る MPS Ⅱ型（重症型）の患児と家族を対象とした調
査では，その恩恵にあずかり，ある程度の症状改善と
ともに QOL が向上したことを報告している4）。しか
し ERT は，開始時期や重症度によって症状改善の効
果に差があり，脳や骨部では効果が得られにくく症状
の進行を抑制することが難しく課題となっている5～7）。
重症型の児にとっても﹁待ちに待った夢の治療薬﹂で
あったにもかかわらず，ERT の効果が得られないケー
スや副作用が出てしまうケースでは不満と失望を感じ
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ていた。一方で，ERT を受けることができる満足感
や，同病の児を抱える親同士の交流を楽しみにするな
ど﹁ERT の効果の有無よりも今の患児の生活を大切
にしていきたい﹂と考えていたことがわかった4）。

一方，軽症型の児は知的障害がなく学齢期には健常
児と同じく普通学級に通学していることが多い。こう
した中で軽症型の児たちは学業と ERT 継続との両立
を図りながら生活し，その親は進行性の疾患であるこ
とを認識し不安に思いつつも児の成長発達を促進でき
ることに大きな喜びと期待を抱いて養育に取り組んで
いることが推察できる。前述のとおり，ERT にはい
くつかの課題があるが，先行研究を見ても稀少難病児
とその家族への治療にまつわる支援に関する検討がほ
とんどない。今後，児と親に対する支援を検討するう
えで，ERT を継続させるための MPS Ⅱ型（軽症型）
の児を養育する親の体験を明らかにして，支援のあり
方を検討するための基礎資料を得る必要がある。

Ⅱ．目　　　的

ERT を継続している MPS Ⅱ型（軽症型）の児を養
育する親の，診断告知から学齢期以降に至るまでの体
験を明らかにし，今後の家族支援のための一助とする。

Ⅲ．研 究 方 法

１．対象者と方法

﹁日本ムコ多糖症患者家族の会﹂代表および事務局
長に承諾を得た後，事務局長を通じ会員へ依頼，また
会員からの紹介で，かつ本調査に理解を示し同意を得
た，５人の MPS Ⅱ型（軽症型）の児を養育している
親６人（母親４人，夫婦１組）への半構造化面接法に
よる調査を行った。調査期間は2012年４月～2014年３
月で，面接時間は90～120分程度（平均116分）であっ
た。面接内容は，児の出生後診断を受けるまで，そし
て学齢期に至る現在までの児と家族の様子，ERT を
始めてからの症状，生活の変化，親自身の心理的・社
会的変化，ERT を継続するにあたって抱えている不
安や社会や医療への期待，必要と感じている支援など
である。

２．分析方法

対象者の，MPS Ⅱ型（軽症型）の児を養育する
中で ERT 継続をめぐる体験を明らかにするために，
M︲GTA8～10）の手法を参考に質的分析を行った。まず，

分析焦点者を﹁MPS Ⅱ型（軽症型）の児を養育しな
がら ERT 継続を図れることを願って健闘している親﹂
とし，分析テーマを﹁分析焦点者が診断告知以後にお
ける MPS Ⅱ型（軽症型）の児の養育面と ERT 継続
との両立を円滑に進めるために，さまざまに工夫し，
周りの人々から理解と協力を得るために健闘した一連
の体験﹂とした。データ分析の手続きとして，まず音
声データを逐語録化し，それを踏まえて分析テーマに
照らしてデータ内容の意味を分析焦点者の観点から解
釈し，概念を生成した。そして，概念ごとに分析シー
トを作成した。個々の概念について他の概念との関
係を検討する作業を継続してサブカテゴリー・カテゴ
リー化した。そして，各カテゴリーが ERT 継続に向
けて取り組んだ親の体験のどのような動きで説明でき
るか検討し，その関係性を包括する結果図を作成し，
その関係性の要点を記述しストーリーラインを作成し
た。なお，分析にあたっては，小児看護研究者のスー
パービジョンを受け，検討を重ねながら分析の妥当性
を高めた。

３．倫理的配慮

対象者への協力は，対象者の自由意思を保証，協力
の有無による利益・不利益は生じないこと，調査結果
の公表方法，また，面接時に音声を録音すること等に
ついて文書をもとに説明し，同意を得た。面接調査の
際には再度，研究の主旨や方法について説明し承諾を
得てから面接を開始した。音声データは研究者自身に
よって逐語録にし，個人情報やプライバシーの保護の
ために，データ内の固有名詞もしくは対象者を特定し
得る記述内容を抽象化させるなど個人が特定されない
ように匿名化した。なお，本研究は新潟大学大学院保
健学研究科研究倫理審査委員会での承認を受けている。

Ⅳ．結　　　果

１．対象者の概要

対象者の平均年齢は44.3歳（38～48歳）であった。
児の平均年齢は12.6歳（８～16歳）であった。ERT を
継続している期間は平均５年６�月であった（表１）。

２．分析結果

児の診断告知を受けた時，ERT を開始し症状の改
善がみられるようになった頃，日々の生活の中で心が
けていることや感じていること，将来への思いの４つ
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の視点から分析した。分析の結果，29の概念が生成
された。抽出したカテゴリーは６つであった（表２）。
対象者の体験の概要を図に示した。カテゴリーを【　】，
サブカテゴリ－を［　］，概念を＜�＞で示した。矢印
は関係の方向性を示した。対象者が語ったエピソード
は﹁　﹂で示した。
1）対象者の体験の概要（図）

児の診断告知に衝撃を受けながらも，ERT の効果
が期待できることに一縷の望みを繋ぐことができた

【精神的打撃から脱出できた ERT への期待】は，そ
れから続く ERT 継続に伴う心身の負担を緩衝する体
験でもあった。次第に ERT の効果が明らかになるこ
とで【ERT を受けることに対する負担感を上回る安
堵と喜び】を体験し児の成長を実感していた。他に治
療法がない現在，ERT を続けられることが児の成長
と生命を保障する要であり，生活における最優先事項
として ERT が継続できるよう【ERT と学業との両
立実現のための健闘と葛藤】に日々を費やしてきた。
このような日常にあって常に念頭の片隅にあるのは

【ERT の継続困難や病気進行への懸念】であった。児
の成長はさらに家族の結束を強め，親は【家族の成長
感と親役割の意欲】を意識していた。親は，今後児が
自立していくことを想定し広く社会に関心を向けるよ
うになり，児の成長と生命を保障できる【社会的支援
と新治療開発への期待】を強くしていた。
2）各カテゴリーの説明

（1）【精神的打撃から脱出できたERTへの期待】

このカテゴリーは，［診断告知の精神的衝撃と，児
の体調不良の理由を納得できた思い］と［ERT への
期待と救われた思い］の２つのサブカテゴリーからな
る。親は，児の乳児期から続いていた風邪症状や下痢

をしやすいなどの体調不良に漠然とした不安を抱えな
がら育児を続けてきた。疾患の診断告知を受けた時は
聞き慣れない病名と完治が望めない遺伝性の稀少難病
であることに大きな精神的衝撃を受けていた一方で，
これまで抱えていた＜不安を抱え続けながらの育児
と戸惑い＞に対して，漠然とした不安であった乳児期
から続く体調不良はこの疾患が原因だったのだとわか
り，納得をしていた。そして，幸いなことに疾患は軽
症型であること，ERT を公費負担で受けることがで
き，治療を継続することで健常児に近い状態で生活す
ることが可能であることを知り＜軽症型で救われた思
い＞を抱いていた。
（2）【ERTを受けることに対する負担感を上回る安堵と喜び】

このカテゴリーは，［ERT の継続に伴う心身の負担
感］と［ERT の効果に伴う児の成長を実感できた歓喜］
の２つのサブカテゴリーからなる。ERT を始めると
いうことは，これまでの生活習慣にはなかった制約が
生じる。治療の性質上 ERT は毎週受ける必要がある。
毎週，数時間かけて受ける ERT は，通院の付き添い，
嫌がる児の説得，痛みを伴う医療行為を見ることの辛
さを体験することになり，親は負担を感じていた。し
かし ERT が効を奏し，疾患特有の症状が緩和したこ
とに心底喜びを感じていた。その喜びは，﹁とにかく
鼾と無呼吸がすごくて，夜中に息が止まって苦しくて
眠れなくて。酵素始めてから，寝息さえも聞かれない
くらい静かになって，それもまた心配でしたけど（笑
い）。CT で確認したところ予想以上にうちの子は酵
素が効いて，気道が広がっていました。それからは中
耳炎にも全くなりません。最近は注射について（付き
添い）来なくていいよ，なんて言うし，ちょっと淋し
いかな﹂という言葉に顕著に表れていた。

表１　対象者の背景
項
目 親の年齢 調査時の

児の年齢
診断時の
児の年齢 家族形態・生活状況 ERT の継続期間 ERT の副作用，合併症の有無など

１ 40代後半（母） 16歳 １歳 核家族，平日通学，
週１回 ERT 通院 ６年６か月 副作用の出現数回あり

整形外科的合併症あり

２ 40代後半（母） 15歳 ２歳
核家族・同胞あり，
平日通学，週２日学習塾，
週１回 ERT 通院

７年４か月 副作用の経験なし
循環器系合併症あり

３ 30代後半（母） ８歳 １歳 核家族・同胞あり，�
平日通学，週１回 ERT 通院 ３年８か月 副作用の経験なし

合併症なし

４ 40代前半（母） 11歳 １歳 拡大家族・同胞あり，�
平日通学，週１回 ERT 通院 ４年10 か月 副作用の経験なし

合併症なし

５
40代前半（母）
40代後半（父） 13歳 ３歳 拡大家族，平日通学，

週１回 ERT 通院 ５年９か月 副作用の出現数回あり
耳鼻科系合併症，整形外科的合併症あり
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（3）【ERTと学業との両立実現のための健闘と葛藤】

このカテゴリーは，［ERT と学業との両立実現への
期待］と［心痛める出来事との葛藤］の２つのサブカ
テゴリーからなる。児は ERT によって疾患特有の症
状が改善し，身長が伸び二次性徴もみられるように
なった。児の成長は親にとって最も大きな喜びであり，
願いでもある。将来にわたって ERT を続けながら健
常児と同じように進級・進学ができるように，親とし
てできる限りのことはしたいと考えていた。親の学校
と医療機関に対する＜学業継続のための学校への要望
と期待＞，＜ ERT 継続のための医療機関への要望と

期待＞は，児の進級・進学に合わせ学業と治療が両立
できるようさまざまに働きかけた活動が生活の中心に
なっていたことを表していた。そこには，＜児の自立
を願う気持ち＞があった。﹁軽症の子は普通に社会人
になるから，自立してもらわなくちゃ。将来に向けて
自立するためには治療も学業もおろそかにはできな
い﹂という言葉が自立への願いを物語っていた。一方
で，重症型の児の症状が進行していく様子や，治療法
がない他の難病を抱える子どもたちを見ること，高額
な治療費の公費負担への批判などに心を痛めていた。
病気の児に掛かりきりで他のきょうだいたちに申し訳

表２　ERT を継続させるための MPS Ⅱ型（軽症型）の児を養育する親の体験
概念名 サブカテゴリー カテゴリー

１ 不安を抱え続けながらの育児と戸惑い 診断告知の精神的衝撃と，児の�
体調不良の理由を納得できた思い

精神的打撃から脱出できた�
ERT への期待

２ 稀少難病の診断告知による精神的衝撃と納得感

３ ERT の効果が期待できることへの安堵感と幸運な気持ち ERT への期待と救われた思い

４ 軽症型で救われた思い

５ 通院に付き添うことの制約と負担感 ERT の継続に伴う心身の負担感 ERT を受けることに対する�
負担感を上回る安堵と喜び

６ 治療を嫌がる児の説得に対する苦心

７ 痛みを伴う医療行為を繰り返し見ることの辛さ

８ ERT の効果を実感できたことの喜び ERT の効果に伴う児の成長を�
実感できた歓喜

９ 児の成長を実感できた喜び

10 学業継続のための学校への要望と期待 ERT と学業との両立実現への
期待

ERT と学業との両立実現のため
の健闘と葛藤11 ERT 継続のための医療機関への要望と期待

12 児の自立を願う気持ち

13 病児に掛かりきることに伴う他のきょうだいへの申し訳なさ 心痛める出来事との葛藤

14 他の難病児や重症児への憐れむ心

15 周囲の公費負担への批判に対する心痛

16 ERT の副作用への怯え ERT 継続困難への怯えと不安 ERT の継続困難や病気進行への
懸念17 今後も ERT を継続できるか否かという漠然とした将来への不安

18 合併症悪化への不安 病気進行への不安

19 代替療法への期待

20 児の成長に伴い深まる児への愛情 児と親の相互作用の深まりと�
家族の絆と成長を実感

家族の成長感と親役割の意欲

21 家族の絆と成長を実感

22 理解者を得られた安堵感 社会への働きかけによる親の�
自己成長感と充実感23 自分自身の成長の実感

24 社会へ発信することへの勇気

25 社会活動へのわき上がる意欲

26 医療社会への関心の広がり 社会的関心への広がり 社会的支援と新治療開発への期待

27 社会への関心の広がり

28 新しい治療開発への期待 新治療法開発へ高まる期待

29 新情報把握の努力
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ないという気持ちもあり，児のための健闘に影を落と
す心痛める葛藤があった。
（4）【ERTの継続困難や病気進行への懸念】

このカテゴリーは，［ERT 継続困難への怯えと不
安］と［病気進行への不安］の２つのサブカテゴリー
からなる。診断告知を受けた当初は ERT に救われた
思いを抱いたが，医師から説明を受けていたとはい
え ERT は根治療法ではないこと，骨，神経，心臓に
は効果が及ばないことに次第に不安が強くなっていっ
た。＜今後も ERT を継続できるか否かという漠然と
した将来への不安＞や＜合併症悪化への不安＞を背
景に，良いと言われるものなら何でもやってみたい
と，＜代替療法への期待＞を持ち各々が独特な代替療
法を試していた。また ERT の副作用が出現すること
で ERT の中断を余儀なくされることも不安の要因と
なっていた。
（5）【家族の成長感と親役割の意欲】

このカテゴリーは，［児と親の相互作用の深まりと
家族の絆と成長を実感］と［社会への働きかけによる

親の自己成長感と充実感］の２つのサブカテゴリーか
らなる。﹁（私が）仕事のことを話すと，（子どもは）
大変だったね，って言ってくれる。私の体調が良くな
いとお手伝いもしてくれるし，そんな（子どもの）姿
が本当に可愛い。生まれてくれてありがとうという気
持ちになるし，子どもからパワーをもらっている気が
する﹂という言葉が示すように，これまでは擁護する
だけの存在だった児から，時には親が労われたり，励
まされることで＜児の成長に伴い深まる児への愛情＞
を感じていた。児が学業と ERT を両立できるように，
学校や医療機関へ要望することは夫婦・家族の協力体
制を必要とし，これらの体験を通してさらに＜家族の
絆と成長を実感＞し親役割の意識を高めていた。同時
に，児の日常生活習慣の自立に伴って母親は仕事に就
く体験をし，視野を広げる機会や周囲の他者からの理
解を得ることで自分自身の成長と充実を感じていた。
また，﹁親の会の人たちだって海外に行って交流会に
参加して自分たちのことをアピールしてくれている。
だから私ももっと社会に関心を持って自分たちのこと

児の誕生（乳児期） （幼児期） （学童・思春期） 成長発達

ERT
の開始

診断告知

図　ERT を継続させるための MPS Ⅱ型（軽症型）の児を養育する親の体験
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をわかってもらいたい。新しい治療を望んでいること
など。今の私にできることは何か考えている﹂，﹁メディ
アの力は大きい，メディアを動かすのは私たち。新薬
承認の時もメディアで取り上げてもらったことの影響
が大きな力になった﹂など，社会へ発信することに勇
気を奮い立たせており，それも親役割を高める要因と
なっていた。
（6）【社会的支援と新治療開発への期待】

このカテゴリーは，［社会的関心への広がり］と［新
治療法開発へ高まる期待］の２つサブカテゴリーから
なる。ERT 継続に伴い医療機関との関係性も長期に
なってきており親は医療社会全体へ関心を広げてい
た。同時に，MPS Ⅱ型の新治療開発研究への関心と
期待も強くなっていた。特に，＜新しい治療開発への
期待＞は強く，新治療の開発に関する情報には敏感で
あり＜新情報把握の努力＞にも積極的であった。

Ⅴ．考　　　察

１．ERT への期待に支えられた，治療に伴う負担への覚

悟とその後の喜び

ERT は，開始時の年齢が幼少であるほど，さらに
病型が軽症であるほどその効果が顕著であるという特
徴がある11）。対象者の児の診断時年齢はいずれも１～
３歳で ERT を開始するには適切な時期にあったこと
は幸運であり，診断の衝撃を緩衝している。MPS Ⅱ
型（重症型）の児を養育する親は診断時に ERT を開
始するか悩みが生じていたが12），本調査の対象者らに
は ERT を開始することに迷いはなかったことからも
その期待の強さがうかがえた。

ERT にまつわる親の心身の負担は大きい。この治
療を生涯続けなければならないという事実にも暗澹た
る思いがあったであろう。しかし，ERT を開始しそ
の効果を実感できたことは，負担を上回る安堵と喜び
であったと考えられる。期待通りの効果をもたらした
ERT に対する信頼は，今後児が ERT と学業を両立で
きるようにと環境を整えるための健闘の原動力になっ
ており，症状の改善とともに児の成長を見守りたいと
いう将来の希望に繋がっている。ERT を開始する児
と親に対しては，今後予測される ERT に伴う生活の
変化を説明し，児と家族が自ら治療を選択できるよう
に情報提供をすること，そして医療施設における時間
外診療や休日診療など家族の生活リズムに変動の少な
い治療環境を整えることが必要である。

２．児の成長と自立への健闘と対極にある ERTの継続困

難や病気進行への懸念

ERT を継続していくことは，児と親にとって次第
に生活の一部となり，児は学齢期・思春期を迎える。
学齢期を迎えた児にとって学校生活での学業は成長・
発達上重要な役割を果たす。親にとっては，児の自立
に向けて学業と ERT を両立できる環境を整えるため
の健闘が続くことになる。海外では家庭内での ERT
が開始されており13），日本でも可能になることが期待
されている。同時に，病児優先で他のきょうだいに
十分手を掛けてあげられない申し訳なさや，周囲の
高額な医療費の公費負担に対する批判に心を痛める
体験など，健闘との狭間で心揺れ動く時期でもあっ
た。ERT は児の成長に欠かせない“栄養素”ともい
え，栄養補給が円滑に日常生活化するためにも健闘を
続けなければならない。その健闘と対極にあるのが，
ERT の継続困難や病気進行への懸念である。MPS Ⅱ
型（重症型）の児の親は，ERT による症状の改善が
認められないことに対して，﹁効果がない﹂と捉えて
いたが12），本研究対象者は，改善のみられない症状に
対して﹁ERT のおかげで症状の進行が抑制されてい
る﹂と捉えていた。これは，親はもとより ERT の効
果には限界があること，軽症型の方が重症型に比較し
て ERT の効果が得られやすいことを知っており，実
際に顕著な症状の改善を体験し，改善のない症状に対
しても ERT が何らかの効を奏していると期待をして
いる現れと考えられる。したがって，ERT の中断は
病気の進行に繋がると受け止めていたと考えられる。
ERT と学業が両立できるよう健闘しながらも常に脳
裏をかすめているのが ERT の継続困難や病気進行へ
の懸念であり，児の体調の変化には敏感にならざるを
得ない。その結果，代替療法など良かれと思うことは
試みている。医療者は，このような体験をしている親
に対して，児と親の意思を尊重しながら代替療法の選
択等について必要に応じて助言する必要があり，また，
予測される合併症の徴候と随伴する体調変化の管理に
ついて提案をしていくことが求められている。

３．親役割の意欲に裏打ちされた社会的視野の広がりと

新治療開発への期待

軽症型の児は知的障害がなく，認知・感情面も健常
児と同様に発達し，家族とのより親密なコミュニケー
ションが可能となる。幼少時に養護するだけの存在で
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はなく，親を労うことができるようになった児を親は
頼もしく感じ，さらに児への愛情を深めている。結果
として，児と親の相互関係が密になり家族全体として
成長しているという実感に繋がり，この実感は，親の
親役割の意欲をより向上させていると考えられる。親
の健闘のもと，児の ERT と学業が両立できており，
親子は同じ目標を目指しているという連帯感が強い絆
を培ってきたと推察する。

稀少難病という特性から本疾患について社会に十分
に認知されているとは言えないが，対象者はもっと広
く社会に本疾患について知ってもらいたいと感じ，さ
らに，他の稀少難病をもった人たちへも関心を寄せる
ようになっていた。児の成長とともに，社会への関心
を広くし，自分たちが必要な医療政策や難病対策への
支援を発信し続けていくことが大切だと考えるに至っ
ている。新しい治療法の開発を望む声はこのような背
景から上がってきている。実際に新しい治療開発は進
んでおり臨床治験が始まっている14，15）。親は，これら
新治療の開発研究の進捗状況に関する情報提供を求め
ている。新治療が開発されることで将来に向けた児の
自立への希望を繋ぐことができるという大きな期待の
現れであると考えられる。

Ⅵ．研究の限界と課題

本研究は，対象者６人と少数であり，すべての本
疾患児の親の心理状況を説明できるものではないが，
ERT を継続している MPS Ⅱ型（軽症型）の児を養育
する親の，診断告知時と ERT の開始，そして継続す
る過程で児の成長と自立を願い新治療開発への期待を
抱くまでの体験を概ね明らかにできたと考える。今後
このような体験をしている親への支援として，家族の
生活リズムに変動の少ない治療環境を整えること，児
の体調管理のための提案や助言，新治療の開発に関す
る情報提供等について検討したい。また本疾患は，遺
伝性疾患であり早期診断と早期の治療開始がその後の
QOL を左右する。早期診断に向けたスクリーニング
法の開始が待たれると同時に，診断告知以降継続的な
心理的サポート機能，相談機能が求められる。また，
児は多くの診療科を受診していることも多いが，機能
分化した医療機関同士が連携し包括医療システムを作
り効率的に医療を提供していかなければならない。看
護のコーディネーターとしての役割も求められている。
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〔Summary〕
A�survey�was�conducted�by� interviewing�six�parents�

of�five�children�with�mucopolysaccharidosis�type Ⅱ（mild�

case）who�continued�to�receive�the�enzyme�replacement�

therapy（ERT）in� their� school�days，to�clarify� those�

parents’experiences�and�discuss�what� the� future�sup-

port�should�be．Data�obtained�from�the�interviews�were�

qualitatively�analyzed�to�extract�the�following�six�catego-

ries：“expectations� for�ERT�which�saved�parents� from�

great�shock”，“relief�and�satisfaction�with�ERT�beyond�

a�heavy�load�resulting�from�continuation�of�ERT”，“State�

of�being�torn�between�continuation�of�ERT�and�school-

work�and�efforts�to�achieve�both”，“difficulty�in�continu-

ing�ERT�and�anxiety�for�the�risk�of�disease�progression”，

“growth�of� family�members� and�encouraged�parental�

role”and“expectation� for�social� support�and�develop-

ment�of�novel� therapy”．It�was� found�that� the�parents�

overcame�the�shocking�diagnosis，and�then�wanted�their�

children�to�continue�to�receive�the�ERT．Those�parents�

were�also�found�to�be�worried�about�the�future，but�also�

long�for�a�good�therapy�to�be�newly�developed．
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