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Ⅰ．序論  

1．研究の背景  

ムコ多糖代謝異常症Ⅱ型（MucopolysaccharidosisⅡ ;以下、MPSⅡ型とする）は先

天性の希少難病で軽症型から重症型まで幅広い臨床症状を示す。MPSⅡ型の治療と

して 2007 年から開始された酵素補充療法（Enzyme replacement therapy;以下、ERT

とする）に患児と家族らは大きな期待を寄せた。ERT は患児の身体的症状を改善し

たが、MPSⅡ型の重症型に特徴的な精神発達遅滞には効果がなく、また、疾患の進行

抑制にも限界があった。この現状に患児を養育する親はさまざまな課題を抱えてい

ることが予測できる。本研究は、MPSⅡ型の患児と家族の ERT に伴う体験に焦点を

当て、患児を養育する親が抱える課題を明らかにする。  

1）MPSⅡ型の疫学  

MPSⅡ型は、1917 年に Hunter により報告され、長年その原因は不明であった。

1973 年以降、患児にはムコ多糖分解酵素であるイズロン酸 -2-スルファターゼが欠損

していることが明らかになり病態が解明されはじめてきた。1990 年代入り、本酵素

の遺伝子配列が明らかとなったことから、治療法の開発が始まった。ライソゾーム病

のひとつであるムコ多糖代謝異常症は現在 7 つの型に分類され、それぞれの病型で

重症型から軽症型まで幅広い臨床的重症度の患児が存在する 1,2）。発生頻度は国や地

域によって大きく異なり、男児 34,000 人（イスラエル）～188,000 人（台湾）あ

たり１人と報告されている。厚生労働省難治性疾患克服研究事業、ライソゾーム病に

関する調査研究によれば、日本や東アジア諸国ではムコ多糖代謝異常症全体の過半

数を占め、最も高い頻度の病型であり、日本での発症頻度は出生 100,000 人当たり

0.93 人（男児 34,000～162,000 人あたり 1 人）で、2010 年現在約 250 人の患者が報

告されている。次いで多い病型はⅢ型で、全世界では新生児 100,000 人に約１～2 人

と推測されており日本では 333,000 人に１人の発生とされ、約 80 人が報告がされて

いる。本疾患は、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、身体

の各器官にムコ多糖の代謝産物である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 歳ごろまでに発症し、自然歴では平均寿命は 20 歳前

後であると報告されている 3）。  

MPSⅡ型のうち、軽症型の患児の割合は 11.1％、重症型から中間型が 80％以上の

割合で、中枢神経障害、精神発達遅滞がない軽症型の患児数は少ない 3）。  

Gene Reviews 日本語版遺伝子疾患リスト４）によば、MPSⅡ型の軽症型を緩徐進行

型、重症型を早期進行型と称している。いずれの場合も幼少期の確定診断当初には軽

症型か重症型かの区別は難しく、児の成長発達とともに疾患が進行する。疾患の進行

とともに人生初期の幼児期に重症型に特有な精神発達遅滞を予見させられる発達の状
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況が認められるようになる点で重症型を早期進行型と称することは疾患の特徴を表し

ている。用語については、MPS 研究者らの定義と使用に倣って用いたい。尚、本研究

では MPSⅡ型の軽症型、重症型と記す。  

 

2）MPSⅡ型の症状と生活に及ぼす影響  

  以下、患児の発達段階によって顕著となる症状と生活について概要を記す。  

  乳児期は、出生時には明らかな症状はなく、広範な蒙古斑・異所性蒙古斑を認める

5）ものの家族らは「丸々とした元気な赤ちゃん」の出生を喜んでいる。反復性の中耳

炎や臍ヘルニア、鼠径ヘルニアが発生しても MPSⅡ型と気付かない前に手術を受け

ていることも多い。親は「下痢をしやすい、風邪をひきやすい子ども」と感じること

があっても「少々手のかかる赤ちゃん」という程度の認識で、不慣れでも可愛らしい

乳児期の育児に奮闘している。歯牙の萌出が遅い、また軽微な頸椎湾曲を認める場合

があり育児に慣れた祖母らが「抱っこした時の違和感」を感じることがある。  

  幼児期は過成長を示し、骨太のがっしりした体型となり頭囲も大きい（3 歳児平均

身長 98.0 ㎝、体重 20.1 ㎏）。頭蓋・顔貌が次第に特徴的となり（側頭・前頭の膨隆、

鞍鼻、大きく硬い鼻翼、口唇の肥厚、巨舌、歯肉肥厚、厚く硬い耳介；ガーゴイル様

顔貌）上気道の狭窄やアデノイドの肥大によって「子どもとは思えない鼾」や睡眠時

無呼吸を呈し親を心配させることがある。また、頭髪・うぶ毛が濃く、皮膚は硬く粗

となり掻痒感によるかき傷が多い。疾患に特徴的な畝状の皮膚肥厚は、腕・胸部・肩

甲部・殿部・大腿に見られる。臍ヘルニア・鼠径ヘルニアも高頻度に認められる。軽

症型では精神発達は正常であるが、重症型では運動・発語の遅れ、多動などの異常行

動をみとめ、受診の結果「最初は自閉症かもしれないといわれた」児もあり、これを

初発症状として診断される場合も多い。呼吸器感染症・中耳炎を反復し、伝音性難聴

をきたすこともあり補聴器を必要とする児もいる。関節拘縮は軽症型の初発症状と

して多く、手指拘縮（鷲手）、脊椎後湾、股・膝・肘・肩関節の拘縮が認められるよ

うになり、「腕が上まで上がらない」「歩き方が変」であることがきっかけで診断され

る軽症型の児は多い。保育所・幼稚園に通っている児は保育士によって関節拘縮や歩

行異常を指摘されることもある。  

  学童期から思春期にかけては、幼児期に出現した各症状が顕著になってくる。成長

は学童期以降鈍化し、小学校高学年でほぼ停止する。重症型では、最終身長は 110 ㎝

～130 ㎝が多いが 168 ㎝の報告もある。精神発達は軽症型ではほぼ正常とされてい

るが、Wechsler 系の検査では IQ は 53～106 と幅広い 6）。精神発達遅滞による知的

障害がない場合、進級・進学を経て職業に就き自立していく児がいる一方、知能は正

常でも関節拘縮などの身体障害や難聴の進行・発声障害などによって社会生活が制

約され心理社会的問題を抱える例もあり、配慮を必要とする 6）。重症型では 6～7 歳
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をピークに精神発達の退行を認め積極的な対症療法が施されない場合、思春期には

呼吸障害、嚥下障害、全身の運動障害が進行し日常生活全般にわたり介護が必要とな

り、中枢神経障害、心臓弁膜症による心不全、呼吸不全が進行して死亡する児もある。  

成人期には、軽症型では知能は保たれ自立した生活を送る者、心臓弁膜症による心

不全、気道狭窄による呼吸不全、難聴、関節拘縮などが徐々に進行し日常生活が制限

されてくる者もありその程度はさまざまである。軽症型の者は生命予後にも差があ

り、20 歳代で死亡する者から 80 歳代まで生存する者までいるとされる 7）。  

わが国において、ムコ多糖代謝異常症は、2001 年に特定疾患治療計画事業、小児

慢性特定疾患治療計画事業、2006 年に自立支援医療の対象となり、さらに、難病ネ

ットワーク、育成医療給付事業の施策の利用が可能となった。これを契機に、患児、

家族の医療費の負担軽減、医療の普及がすすめられ、医学的研究が推進されている。

しかし、病態は解明されたが、治療法は確立の途上であり、その開発に、患児、家族

らは大きな期待を寄せていた。  

以前より患児と家族らは、症状の改善や健康状態の維持が期待できる ERT を受け

られることを切望していた。そのため、日本での早期新薬承認を求めて、2005 年に

米国で行われた MPSⅡ型への ERT の臨床試験に、日本人の患児 4 人が参加してい

る。その海外治験に参加した患児の家族からは、国内での ERT 実施を切望していた

状況が明らかになっている 8）。  

 

3）MPSⅡ型に対する ERT 

  MPSⅡ型の治療は、個々の症状に対応した対症療法と身体各器官にイズロン酸 -2-

スルファターゼを供給することを目的とした原因療法に分けられる。ERT は後者の

治療法として実施され、製剤化したイズロン酸 -2-スルファターゼを点滴静注する治

療法である。ERT の身体各部への作用機序は、イデュルスルファーゼ(遺伝子組み換

え)点滴静注用製剤（エラプレース○R ）の医薬品インタビューフォームによれば、以下

のように説明されている。〝ライソゾーム加水分解酵素は、末端にマンノース 6 リン

酸（M6P）と呼ばれる糖鎖構造を持つ。そして細胞内のゴルジ体と細胞表面の膜構造

の中には、この糖鎖と結合するマンノース 6 リン酸受容体が存在し、結合した酵素を

ライソゾームに運ぶ。ゴルジ体にあるマンノース 6 リン酸受容体は、細胞内で新生さ

れた加水分解酵素をライソゾームに輸送する。細胞膜表面にあるマンノース 6 リン

酸受容体は、細胞外に存在する加水分解酵素を細胞内にとりこみ、さらにライソゾー

ム内に輸送するのに役立つ。ERT はこの輸送系を利用して、欠損している酵素を薬

剤として体外から投与することにより、細胞内に欠損酵素を補充し、ライソゾーム内

に蓄積している GAG（グリコサミノグリカン）の分解を促進する。″  

  ERT は、週 1 回生涯に亘って製剤化された欠損酵素の投与を受け続けなければな
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らない。1 回の ERT は、開始前の診察に始まり血管確保、数時間に及ぶ点滴注射、

終了時の診察と、順調に経過しても数時間から半日、または 1 日を要する。たび重な

る静脈穿刺にますます困難を極める血管確保で幼児は怯え泣き叫び付き添う親は心

を痛めながら励まし続けなければならない。学童期の患児は毎週決まった時間に学

校を早退または欠席しなければならず、遠方の ERT 実施病院への通院に費やす時間

も大きな負担となっている。軽症型の児は成長に伴って親の付き添いなしに通院が

できるようになるが学業との両立には家族の支援が欠かせない。重症型の児は常に

付き添いを必要とし、通院するための移動や病院内での移動、ERT 中の観察や世話

にも付き添いが欠かせない。重症型の児の中には、在宅酸素療法や人工呼吸を受けて

いる者もあり移動中の児の様子にも気を遣う場合がある。付き添う親には心身とも

に大きな負担を抱えながらの通院となる。現在 ERT はこのような状況での治療が生

涯必要とされている。  

MPSⅡ型に対する ERT 製剤は、わが国では 2007 年に承認され使用可能となって

から約 10 年が経過している。通常、多くの薬剤では欧米での承認からわが国での承

認までに 3～5 年を要するが、MPSⅡ型に対する ERT の場合は、欧米の承認から約

1 年という異例のスピードで承認された。これは、厚生労働省の未承認薬使用問題検

討会議において、国内で新たな治験を行わず、欧米で実施された第Ⅲ相国際共同治験

の結果に基づき承認申請をすることが製薬企業に認められたことによる。当時とし

ては類例をみない厚生労働省の画期的な対応により早期承認が実現した。現在、ERT 

は MPSⅡ型に対する標準的な治療として世界的に用いられている。  

ERT は診断が確定したすべての MPSⅡ型の患児に直ちに開始できる治療法であ

り、運動機能、呼吸器系・消化器系などの多臓器にわたる臨床症状の改善に一定の効

果が得られることが報告されている。しかし、投与された酵素は生体内で比較的短期

間で分解・消失するので、週 1 回の点滴による静脈内投与を一生涯にわたって続け

る必要がある。米国では、自宅での投与（Home Infusion）が普及しているが、日本

では普及していないため、患児は週 1 回 ERT を受けるために通院しなければなら

ず、その負担は少なくない。さらに、酵素タンパクのような高分子化合物は血液脳関

門を通過することができず、MPSⅡ型の患児の約 70 % に認める精神発達遅滞や神

経退行症状に対する治療効果が期待できない、とされている。また、重症型の遺伝子

変異を有する患児においては、イズロン酸 -2-スルファターゼに対する抗体が出現す

ることにより、副作用の出現や酵素活性が中和されて効果が期待できない場合があ

る 9）。  

現在患児は、全身状態と生活の質(quality of life;以下、QOL とする)の改善、合併

症予防や疾患進行の抑制を治療目標として、ERT、対症療法、代替療法の組み合わせ

による治療を行っている。MSPⅡ型の患児と家族を対象とした先行研究によると、
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患児は ERT 効果の恩恵にあずかり、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 10）。前述したように ERT を受けるためには、週に 1 回、数時間

をかけて静脈内点滴注射をする必要があり、前出の先行研究では、患児とその家族の

生活上の制約と負担になっていることがわかった 10）。また、児と家族にとって「待

ちに待った夢の治療薬」であったにもかかわらず、開始時期や軽症型か重症型かによ

って症状改善の効果に差があり、骨部や重症型に特徴的な精神発達遅滞・中枢神経系

障害への効果が期待できず症状の進行を抑制することが難しく治療上の課題となっ

ている 11-13）。実際に、ERT を開始したが期待していた効果が自覚できない場合やア

レルギーなどの副作用が出現した場合に、ERT を継続すべきか否かの意思決定に困

惑し、心理的苦悩が生じている可能性があることも示唆されている 10,14）。ERT の効

果が実感しづらいケースや重大な副作用が出るケースでは不満や失望を感じている

可能性がある一方、精神発達遅滞がない軽症型の児は学齢期には健常児と同じく普

通学級に通学している場合が多く、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、親は進行性の疾患であることを懸念し不安を抱えつ

つも児の成長発達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 14）。同じ MPSⅡ型の児であっても軽症型か重症型かによって生活形態、ERT へ

の期待、ERT 以外の医療依存度には大きな違いがあり、児を養育する親の ERT 継続

に伴う課題や支援も同じではないと考えられる。患児と家族が、進行性の難病を抱え、

ERT による治療の効果、副作用など未だ少ない情報の中で不安を抱えているという

点で、他の難治性疾患とは異なる課題が生じている可能性があると考える。  

前述のとおり、ERT にはいくつかの課題があるが、先行研究では疾患や治療の概

要を紹介するものが多い 15-17）。海外では 1980 年代からムコ多糖代謝異常症Ⅰ型

（Hurler）、Ⅲ型（Sanfilippo）の症状や薬物療法、日常生活の管理、家族の困難感

や負担感について 18-20）、児と家族の社会心理的な影響について 21）、ムコ多糖代謝異

常症の早期発見について 22）研究されているが、わが国では、ERT を受ける MPSⅡ

型の児とその家族への支援に関する研究がほとんどない。  

小児期にある患者や精神発達遅滞のある重症型の児が ERT に伴う体験を言語で的

確に表現することは困難である。これらから児を養育している親への調査を通して

ERT に伴う親の体験を明らかにし、今後、児と家族に対する支援を検討する必要が

ある。これまで述べたように MPSⅡ型は軽症型と重症型では症状、予後に大きな差

がある。診断確定後直ちに実施する ERT は、重症型の児に認められる精神発達遅滞

には効果がない点で軽症型の児を養育する親と重症型の児を養育する親の体験に相

違があることが予測され、相違を明確にすることで個別性に配慮した支援への示唆

を得られるものと考える。  
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2．目的  

  本研究の目的は、MPSⅡ型の重症型と軽症型の児を養育する親の体験から、ERT 

の継続に伴う親の課題を明確にすることである。  

 

Ⅱ．対象・方法  

1．対象者  

日本 MPS 患者家族の会代表及び事務局長に承諾を得たのち事務局長を通じ会員へ

研究調査を依頼した。また会員から紹介された同疾患児を養育する親、および研究者

の知人で同疾患児を養育する親にも研究調査を依頼した。研究調査を依頼した者の

うち、本調査の主旨に理解を示し同意を得た 16 人の MSPⅡ型（軽症型 5 人、重症型

11 人）の児を養育している親 20 人（母親 11 人、父親 1 人、夫婦 4 組）を本研究の

対象とした。  

 

2．方法  

1）半構造化面接法による面接調査を実施した。調査期間は 2012 年 4 月～2015 年

3 月で、面接時間は 90～120 分程度（平均 116 分）であった。  

 2）内容  

（1）児の診断告知、ERT 選択までの体験  

（2）ERT に対する認識とその変化  

（3）ERT 開始後の児の症状の変化と変化に対する受け止め方  

（4）児が ERT を継続するために苦心した体験  

（5）将来展望（生活設計や今後の希望、求めたい支援）  

（6）印象深いエピソード  

  

3．分析方法  

  修正版グラウンデット・セオリー・アプローチ（ Modified grounded theory 

approach;以下、M-GTA とする） 23‐ 25）の手法を参考に質的分析を行った。M-GTA

はもともと Strauss が考案した質的研究法のひとつである GTA（grounded theory 

approach）に木下が修正を加えたものである。M-GTA は限定された範囲内に関して

人間の行動を説明することができる分析手法で、実践と分析の往還を通じて現場に

益することが一つの特徴でもある。限定される範囲を示すものとして分析焦点者と

分析テーマがある。前者は実在する人間ではなく、全てのインタビューデータを解釈

するための視点としての抽象的な対象者である。後者は研究の最初の段階で設定す

るが、必ずしも固定されたものではなく、分析の過程で明らかにされた事柄をもとに

変化していくこともありうるとされている。これらは主観性と客観性のバランスを
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保つことにも寄与する。本研究では、分析焦点者を「ERT を継続している MSPⅡ型

の児を養育している親」とし、分析テーマを「児の診断告知以降における児の養育と

ERT を継続する過程に伴う一連の親の体験」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、分析テーマと関連する部分を抜き出し、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、それぞれの概念につ

いて分析シートを作成し、概念の名称、定義、具体例、理論的メモを記述した。その

後生成された概念を概観し、概念相互の関連や統合を検討し概念の修正も行いなが

らカテゴリーを生成した。さらにカテゴリー間の関連の検討を含め、再度概念間の関

連や統合を検討し、各カテゴリーが ERT 継続に伴う親の体験のどの様な動きで説明

できるか検討し、最終的にその関係性を包括する結果図を作成した。さらに結果図を

もとに対象者の ERT 継続に伴う課題の概要を記述した。なお、分析に当たっては、

指導教員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。  

 

4．倫理的配慮  

  世界医師会ヘルシンキ宣言（2013 年 10 月一部改正）、日本看護協会看護研究にお

ける倫理指針（2004 年 7 月）、ならびに疫学研究に関する倫理指針（2008 年 12 月 1

日一部改正）を遵守する。  

 

1）研究調査の対象となる者に理解を求め、同意を得る方法と対象者の研究調査協力へ  

の自由意思について  

(1)研究調査協力依頼書によって、日本 MPS 患者家族の会代表および事務局長に研

究の主旨を説明し、音声を録音する面接調査への協力を依頼した。日本 MPS 患者

家族の会代表と事務局長に承諾を得た後、患者家族の会事務局長から会報を通じ会

員に面接調査への協力を依頼した。面接調査に同意・協力が得られる場合に、会報

に同封した面接協力承諾書に氏名、連絡先を記入し返信してもらった。面接調査へ

の協力は、対象者の自由意志であり、協力しない場合も対象者への不利益は生じな

いことを、研究調査協力依頼書に明記した。  

(2)研究者は、面接協力承諾書の返信が得られた対象者に対して、対象者が記載した

連絡先に連絡をし、あらためて口頭で研究の主旨、協力を依頼した。依頼の際、面

接内容を録音する旨を説明し、対象者の都合により面接日程を調整した。  

(3)面接調査実施までの間に、対象者の都合に変更が生じた場合はいつでも中止、変

更ができるように研究者の連絡先を伝えた。  

(4)面接を始めるにあたって、研究調査協力依頼書に基づいて研究の主旨と音声の記

録を IC レコーダで録音する旨を再度説明し、同意が得られた場合のみ、面接調査

協力への同意書に署名を得、録音を開始した。  
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2）対象者の個人情報とプライバシーの保護について  

(1) 調査実施場所の設定  

  原則として対象者の自宅とした。または、対象者が希望し、かつプライバシーを  

確保できる場所を設定した。  

(2)データの取り扱い  

  面接調査によって得られた音声データは IC レコーダ内に録音した。音声データ

は面接終了後、速やかに IC レコーダからパーソナルコンピューターに研究者自身

がコピーした。パーソナルコンピューターはウィルス対策、OS アップデートが適

切になされ、ファイル交換ソフトがインストールされていないものを用いた。この

パーソナルコンピューターはインターネット接続をせず音声データをメール等で送

受信することはできない。また、このパーソナルコンピューターは外部に持ち出し

禁止とした。IC レコーダは大学研究室内の施錠できるキャビネットに保管し外部へ

の持ち出し禁止とした。研究終了後、パーソナルコンピューター及び IC レコーダ

に保管されている音声データは削除する。  

(3)データの匿名化  

  音声データは研究者自身によって逐語録にした。個人情報を保護するため、デー

タ内の固有名詞は匿名化をした。データにはケース番号のみを記載し対象者一覧表

は別に保管した。  

(4)濃厚な記述の公開について  

  匿名化を行っても、なお対象者を特定しうる記述を扱う際は、研究発表に先立ち

対象者に記述内容を公開することの可否について確認をした。否の場合は、該当デ

ータは扱わないこととした。面接調査を実施する前にこのような対処を講じること

を説明した。  

 

3）調査協力によって生じる可能性のある、対象者への利益および不利益ならびに危険  

 性  

(1)対象者への利益  

  対象者が面接により、体験を振り返り語ることでその意味を確認し自己洞察の機

会となる。対象者は研究者に自らの体験を語り傾聴され、共感を得る喜びや、面接

で心情を語ることによってカタルシス効果 26）が得られる可能性もある。また将来

的に本研究に関する知見と支援が得られる可能性がある。  

(2)対象者への不利益ならびに危険性  

  調査の方法は、面接であるので、身体的侵襲を受けることはないが、調査に参加

することで心理的負担、時間的制約が生じることが危惧された。研究者は、対象者
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の負担にならないように、対象者の都合、体調を考慮し、さらに患児の体調に問題

がないことを確認してから訪問した。また、面接は心理的侵襲や尊厳・プライバシ

ーを脅かす質問、緊張を強いる質問を避けて実施した。万が一対象者に体調不良、

不安、不信が生じたときは、いつでも中断、中止をすることが可能であること、ま

た、中止、中断による不利益は生じないことを対象者に説明してから面接を開始し

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 (第 90

号)を受けている。  

 

Ⅲ．結果  

1．ERT を継続している MPSⅡ型（軽症型）の児を養育する親の体験  

1）対象者の概要  

MSPⅡ型（軽症型）の児 5 人を養育している親 6 人（母親 4 人、夫婦 1 組）を対

象とした。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 か月であった。（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を認めたことへの受け止め方、

ERT を続ける日々の生活の中で心がけていることや感じていること、将来展望など

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結果図として示した（図 1）。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。  

   

3）対象者の体験の概要  

  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

をつなぐことができた【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
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ていた。  

  

4）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］の二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のひきやすさ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、乳児期から続く漠然とした不安であった体調不良はこの疾患が原因だった

のだと解り、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］の二つのサブカテゴリーからなる。ERT を始めるというこ

とは、児と親に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。酵素を始めてから、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）こなくていいよ、なんて言うし、ちょっと淋しいかな。」

と言う言葉に顕著に表れていた。  

 

(3)【ERT と学業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］の二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見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事はしたいと考えていた。親の学
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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。同時に、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

きょうだい達に申し訳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］の二

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＞をも

ち各々が独特な代替療法を試していた。また ERT 中に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］の二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、励まされたりすることで＜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(患者と家族の会)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事をアピールしてくれている。
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だから私ももっと社会に関心をもって自分たちの事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達。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、それも親役割の意識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

二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、MPSⅡ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。  

 

2．ERT を継続している MPSⅡ型（重症型）の児を養育する親の体験  

1）対象者の概要  

  MSPⅡ型（重症型）の児 11 人を養育している親 14 人（母親 7 人、父親 1 人、夫

婦 3 組）を対象とした。対象者の平均年齢は 47.9 歳（38～59 歳）であった。児の平

均年齢は 15.3 歳（9～26 歳）であった。ERT を継続している期間は平均 5 年 8 か月

であった。（表 3）  

 

2）分析結果  

  児が診断告知を受けるまで、ERT を開始し症状の改善を認めたことへの受け止め

方、ERT を続ける日々の生活の中で心がけていることや感じていること、将来展望

などの視点から分析した。分析の結果、27 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 4）。対象者の体験の概要を結果図に示した（図 2）。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。  

 

3）対象者の体験の概要  

  出生時から釈然としない児の発達や健康状態に不安を抱きながらの育児であっ

た。医師からの病名告知に衝撃を受けるが【病名告知の衝撃にも変わらない児への愛

情と腐心しながらの育児】に邁進していた。後に ERT の存在を知るが、わが子への

適応に疑問をもちながらも病状改善を願い【迷いながら選択した ERT に効果を得て

児の世話に奮闘】していた。重度の知的障害があるが時に予想もつかない偶然の現
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象を引き起こし特有な能力を発揮する児と、病気の児の世話を手伝い健康で優秀な

子どもに成長したきょうだい児への誇りは【児たちへの限りない愛情と親役割の遂

行】を後押しし親の支えになっており病児が少しでも快適な環境で生活できるよう

に奔走していた。病状の進行とともに意思表示が困難になった児を不憫に思う親の

思いと病気進行・悪化への強い不安は、【病気の進行への懸念と不憫に思う児の世話

を一心に担う親】の体験となり児の世話には細心の注意を注いでいた。同時に ERT は

継続しているものの次第に病状は進行し、ERT を受ける負担も大きく【ERT を継続

することへの迷いと児にとっての最良を模索する日々】でもあった。その模索は徐々に

ERT への期待よりも【委ねられた児の命が平穏な家族の生活の中で全うできることへ

の願い】を強くしていた。  

 

4）各カテゴリーの説明  

(1)【病名告知の衝撃にも変わらない児への愛情と腐心しながらの育児】  

  このカテゴリーは、[健常でない児に抱いた不安と腐心しながらの育児 ]、[病名告

知の衝撃と変わらない児への愛情、育てる覚悟]の二つの概念からなる。  

児の出生時より体調不良や成長過程に漠然とした不安を抱えながらの育時期を経

て、MPSⅡ型で治癒を望めない遺伝性の疾患であると診断告知を受けた時は大きな

衝撃を受けていた。しかし、乳幼児期の可愛い児の様子に育てる勇気と覚悟を得てい

た。  

 

(2)【迷いながら選択した ERT に効果を得て奮闘する児の世話】  

  このカテゴリーは[迷いつつも児の延命に掛ける ERT への期待]、[一縷の望みを

懸けた骨髄移植への迷いと決断 ]、[ERT の効果と児の成長に喜びを得て ERT 継続に

取り組む親]の三つのサブカテゴリーからなる。  

診断当時は本疾患に有効な ERT は、わが国において承認されておらず、待ち望ま

れる期待の新薬であった。2007 年より国内で承認を受けたイデュリュスルファーゼ

（商品名エラプレース）が患児たちに使用されるようになり MPSⅡ型（重症型）の

児の親たちもわが子への適応に期待を寄せていた。しかし診断後、MPSⅡ型(軽症型)

に比較すると ERT 開始までに時間を要していた。  

開始までに、時間を要した ERT は、呼吸器系、消化器系の症状に著効し、上気道

炎などの感染症への抵抗力が増し、非効果的気道浄化、鼾、睡眠時呼吸困難、無呼吸

が改善し夜間の呼吸困難に起因する児と親の慢性的睡眠障害は劇的に解消された。

また、整腸機能が高まり消化不良や原因不明の下痢も改善され、排泄の世話や、肝腫

大の改善に伴う腹囲の減少で既製服が着用できるようになるなど生活上の煩わしさ

が解消された。これらの効果は ERT の開始から数か月という比較的短い期間に認め
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られ親の ERT に対する期待は高まっていった。しかし、精神発達遅滞のある児は親

の指示が通りづらく、多動などで目が離せない、一向に日常生活習慣が自立しないな

ど、親の児に対する世話は増加していった。毎週繰り返される ERT のための通院で

は、児の日用品、おもちゃ、おやつや弁当を持参し、医師の診察を待ち、静脈内留置

針の刺入困難に嫌がる児を見守る辛さ、治療中も一時も目が離せない緊張感、これら

の体験を繰り返していた。それでも、ERT に対するさらなる効果を期待して児の世

話に奮闘する親の姿があった。  

 

（3)【児たちへの限りない愛情と親役割の遂行】  

   このカテゴリーは、[誇りである児たちの存在に鼓舞されて遂行する親役割 ]、[児の

尊厳を守り不快な環境から擁護したい強い思い ]の二つのサブカテゴリーからなる。 

親は病気の児の生活を全面的に支え、児が特別支援学校で過ごす以外はほぼすべ

ての時間を共に過ごしている。他人には気づかない児の表情や小さな変化、サイン

のような言動にも何らかの意味を見いだせるほど児に密着して世話をしていた。あ

る親は、「目が動いていますよね。解っているんですよ。学校の嫌いな先生の話をし

たときにはいやな顔するんですよ、話の内容やこちらの動きを○○（児の名前）は

きちんとキャッチし、理解しているんですよ。」と児が持っている理解力を語り、ま

た別の親は「5 月に体育祭があったけど知的（障害のある児たち）の方はすごい人

がいて陸上競技なんか、他の高校生より早いんじゃないかなと思うような子がいっ

ぱいいるんですよ。」と、同じ特別支援学校の生徒の高い運動能力を称賛していた。

また、偶然に起きたと思われる現象の原因を「○○（児の名前）力ですよ。アンビ

リーバボーですよね。もう投稿したいなって思っちゃう。不思議な子です、あの子

は。ほんとに不思議な力を持っている子。」と児が特殊な能力を持っていると語って

いた。また、健康なきょうだいに対しては、手のかかる病児の世話を率先して手伝

い親の助けになり、病児を可愛がってくれる姿に親は感動していた。きょうだいは

学業が優秀な他、特技の能力が優れていることにも親は誇りを持ち、きょうだいの

存在は病児を養育する原動力になっていた。  

   また親は、意思表示が十分にできない児が学校などで児の存在に配慮されていな

い、気遣われていないと感じることに対しては抗議することに躊躇がなかった。健

常な思春期の児には決して話さないようなことを児には話したり、思春期を迎えた

児のおむつ交換にプライバシーが配慮されていないことなどへの不満が関与してい

た。それは、児が物理的、人的に快適な環境で過ごせるよう学校への要望として具

現化されていた。  
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（4）【病気の進行への懸念と不憫に思う児の世話を一心に担う親】  

   このカテゴリーは、[不憫に思う児の世話を一心に担う親 ]、[病気進行・悪化への

強い不安と細心の注意]の二つのサブカテゴリーからなる。  

児の日常生活の世話について親（主に母親）は公的支援を活用することにあまり

積極的ではなかった。「ヘルパーさんを頼めばいいんでしょうけど、それじゃ私が

納得できない。湯船に肩まで浸からせてあげたい。他の人にお風呂に入れてもらっ

て風邪ひかせたら可愛そうなので、その時の体調を見てお風呂に入れてあげたい。

私に体力があって、できるうちはやりたい。」という言葉にあらわれているように、

訪問介護士や看護師による世話を依頼するよりも、児の好みや状態を知り尽くした

親自身による世話を続けることを希望していた。小さな皮膚の傷や乾燥に対する皮

膚のケア、体温調節のための衣服の調節、学校への送迎バスの空調に至るまで細心

の注意を払っていた。ERT の効果により呼吸器感染症発症のリスクは軽減したとは

いえ些細なきっかけで重症化しやすく呼吸困難に陥りやすい状態であることには変

わりがなく、さらに徐々に病状が進行していると認めざるを得ない現状において慎

重に児のケアに当たっていた。  

 

(5)【ERT を継続することへの迷いと児にとっての最良を模索する日々】  

   このカテゴリーは、[医療者への感謝の気持ちや憤り、ERT 経過とともに深まる

医療者との関係]、[ERT を続けても一向に回復の兆しを見せない児の病状と変わ

らない世話]、[病気への対処、家族の将来への不安 ]、の三つのサブカテゴリーか

らなる。 

ERT を開始して児の呼吸器系、消化器系症状等が改善したもののそれ以上の変化

はみられず、親は ERT の限界を感じはじめていた。その不安を担当医へ質問しても

「ERT をしているから現状が維持できている。」「ERT を途中で止めるという選択

肢はない。」という返答が繰り返され親は困惑していた。効果がはっきりしなくなっ

た ERT へのアレルギー反応で蕁麻疹や発熱が出現することもあり、アレルギー反

応を抑制するためにステロイド剤を毎回使用することへの抵抗もあった。長年の静

脈穿刺で血管確保が困難になり１回の ERT のために数回も静脈針を穿刺されるこ

とも多くなり、痛がり嫌がる児の様子を見守ることは辛い場面なのに、医療者の「こ

の病気は血管に入りにくいんだよねー。」や児の腕への静脈針刺入が困難なのに、親

に向かって「すみませんね、お母さん。何回も。」など無神経な言葉や態度にも憤り

を感じていた。一方で、毎週 ERT で通院する親子に過ごしやすい環境を用意し、来

院早々末梢血管の拡張を図って温あんぽうを施してくれるなど特別な配慮や労いを

受けることも多く体験していた。医療者との関係は時間の経過とともに深くなり

様々な助言をもらいながら生活をしてきたが ERT を継続することの判断において
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は、明快な回答が得られないままの状態が続いていた。  

ERT のために通院する負担もこれまでと変わらず、病状が改善しているという自

覚は持てない状況が続く中、年齢を重ねていく親自身のことや高齢の祖父母のこと

などを考えると暗澹たる気持ちになることもあった。「子どもにとってはどうして

あげることが最も良いことなのか」を問い続ける苦悩を体験し、どうすることが児

と家族にとって望ましいことなのか模索する日々が続いていた。  

 

(6)【委ねられた児の生命が平穏な家族の生活の中で全うできることへの願い】  

  このカテゴリーは、[他とは比べられないわが家の日常 ]、[生命を委ねられた重圧  

感を癒す児と家族の慈しみの時間 ]の二つのサブカテゴリーからなる。  

親は、ERT への薄れつつある期待と継続することへの疑問を抱きながらも、毎週

の通院が生活の一部となり習慣化したことも事実で、高価で貴重な薬剤を公費で投

与してもらえることの満足感も持っていた。通院で築いた医療者との関係や患者家

族同士の情報交換など病院を中心につくられた人間関係にもおおむね満足を感じて

いた。ERT を継続していても児にとってもっと優先すべきことがあればそれを優先

し児と家族の平穏な生活を大切にしたいと考えるようになっていた。  

  徐々に進行する病状や新たな合併症により中枢神経系の症状が悪化すると痙攣の

重積などが起き、ときに心肺停止を引き起こすことがあり家庭内で児がそのような

緊急事態に見舞われることを体験している親もいた。これまでに児の養育で培った

知識と対処で児の生命の危機を救う体験をした親は、児の救命にいったんは安堵し

たものの、その後救命したことの肯定と後悔の狭間で苦悩していた。しかし、そのよ

うな体験を通して、児との別れの日が現実味を帯び、だからこそ、児の希望を最優先

し、児と家族の平穏な生活を大切にしたいという思いに至っていた。  

 

3．ERT を継続している MPSⅡ型の児を養育する親に共通する体験  

  MPSⅡ型の児を養育する対象者 20 人は養育する児の疾患が重症型か軽症型かに

関わらず、診断告知時の衝撃、ERT 効果の実感、親役割の発揮、病気進行の懸念、

信念に基づく生活、を軸に体験が重ねられていた。 (図 3) 

 

Ⅳ．考察  

1．ERT を継続している MPSⅡ型（軽症型）の児を養育する親の体験  

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 27）。対象者の児の診断時年齢はいずれも 1 歳から 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
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している。本調査の対象者らには診断告知後治後、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伺えた。  

ERT に伴う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

28）、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

に充分手を掛けてあげられない申し訳なさや、周囲からの、高額な酵素製剤の公費負

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。

しかし、ERT は児の成長に不可欠な治療でありこの治療が円滑に日常化するために

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。MPSⅡ型（軽症型）の親は、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、MPSⅡ型（軽症型）の方が MPSⅡ型（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

しているあらわれと考えられた。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、効果があるとされる代替療法などを積極的

に試みている。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こと、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。  
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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  

  MPSⅡ型（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、

成長に応じて家族とのより親密なコミュニケーションが可能となる。幼少時には養

護するだけの存在であった児が親を労うことができるようになり、親は児を頼もし

く感じ家族成員間の親和性を強め愛情を深めていた。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連帯感を強めてきたと推察する。  

  稀少難病という特性から本疾患について社会に充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た。新しい治療法の開発を望む声はこ

のような背景からあがってきている。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 29,30）。MPSⅡ型（軽症型）の児を養育する親は、ERT の効果に甘ん

じることなく、さらに簡便で有効な治療法の開発を切望しそのための情報収集にも

労力を惜しまず、新しい治療開発のための臨床治験  への参加に積極的な態度であっ

た。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むけた児の自立への希望を繋ぐことができるという大

きな期待の表れであると考えられる。  

 

2．ERT を継続している MPSⅡ型（重症型）の児を養育する親の体験  

1）迷いながら開始した ERT の効果に得た喜びと変わらない児の介護負担  

対象者の児の診断時年齢は 1 歳から 5 歳（平均 3 歳）で、比較的早期診断である

が、ERT を開始したのは平均 9.5 歳からで MPSⅡ型（軽症型）に比較して約 3 年長

期化していた。これは、調査時の児の年齢から、当時わが国において ERT が未承認

だったことも影響している。併せて、ERT は診断後の早期開始が効果を得られる重

要な要素であり、また中枢神経系、骨、心臓弁膜症への効果は期待できず、従って精

神発達遅滞のある重症型の児への知的機能の改善は望めないことなどを知るに至っ

ては、ERT に過度な期待はできないと ERT 開始への迷いが生じたと思われる。ま

た、親にとって児の日常生活の介護負担は大きく、この負担に加えて ERT を開始す

ると、親の時間的制約、心身の負担がさらに増す 14）。数時間を要する静脈内持続点

滴に児が耐えられるのか、さらに、精神発達遅滞がある児自身の ERT に対する意思

や希望を把握できないことがあり ERT を受けるその負担が児を苦しめるのではない

かという懸念があった。このような懸念が、ERT 開始への躊躇となり、ERT 開始ま
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での長期化に関与したことも一因と考えられる。しかし、ERT は重症型の児にとっ

ても、呼吸器、消化器症状には著効すること、疾患の進行を遅らせる効果があること、

非常に高価な薬剤を公費負担で投与できることなどの朗報に、迷いながらも期待し

ERT を受けることを決めていたと考えられる。実際、わが国で ERT が承認された

後、医師に ERT を勧められても、親の「自然に任せたい。」という考えのもと、ERT

を選択せず療養している患児もいる。しかし、現状のままでは他に有効な治療がなく、

徐々に進行する病状に何らかの手立てを要求した親は、担当医の「ERT を始めてみ

ましょうか。」という提案に反対する理由はなかったと思われる。現在 ERT は、診

断がついた時点での第一選択される治療であり疾病の進行を遅らせる効果、呼吸器

系、消化器系、皮膚毛髪への効果が実証されており 3）、担当医からの勧めが親の迷

いを払拭し、ERT に児の延命を託したものと思われる。実際に、ERT 開始から数か

月ほどで消化器症状が改善し、皮膚や毛髪が柔らかくなったことが実感でき、とりわ

け肝腫大の改善で腹囲が減少すると既製服が着られるようになり、整腸機能が改善

し下痢が軽快すると排泄の世話も楽になり親にとっても喜ばしい効果を得ることが

できた。この体験はさらに ERT への期待を高めることとなっていた。しかし、児の

日常生活の介護負担に大きな変化はなく期待の中にも一抹の不安を抱いたまま週 1

回の ERT が日常化していったといえる。  

  新たに ERT を開始しようとする児と家族に対しては、医学的判断のみならず今後

予測できる ERT に伴う生活の変化や負担を説明し、児を代弁する家族の心情を踏ま

えながら家族が自ら治療を選択できるよう情報提供をすること、そして医療施設内

における ERT 中の児の世話や管理について家族に負担のない治療環境を整えること

が必要である。  

 

2）病児の尊厳を守り、児ときょうだいたちの親であることの誇りに支えられた親役  

割の遂行  

  MPSⅡ型（重症型）の児は、疾病が進行していない幼児期には、覚えたての片言を

話し親とのコミュニケーションが可能であったが徐々に言葉を失い言葉による意思

の疎通が困難となってくる。このような状態に親は心を痛め児を不憫に思い苦しん

でいた。児が本当に望んでいることを確認できない歯がゆさ故、自分が行っている児

の世話もこれで良いのかという自問を持ち続けていると思われた。同時に幼少時か

ら世話を続けてきた親は、児にとってなくてはならない存在で言葉を失った今では

なおさら児の要求を最大限にかなえられるのは自分しかないという自負が親役割の

支えになっていると思われる。対象者のうち約半数は、重い介護の負担を抱えながら

も、訪問職員による介護を依頼していないのは、「他の人には任せられない、他人は

子どもの些細な動きや表情の変化や意味をわからないと思う。他の人に頼んで子ど
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もが満足しないのだったら自分でやった方が良い。」という考えからであり、できる

うちは自分で児の世話をしたいという信念の表れだと思われる。  

  児の成長はどの親にとっても最も喜ばしいことであるが、MPSⅡ型（重症型）の児

を養育する親は健康なきょうだいについては親が手をかけてあげられなかったとい

う負い目の意識から期待通りに成長し病児を可愛がってくれるきょうだいをより一

層愛おしく感じていると思われた。さらにきょうだいが秀でた学業成績や特技を持

つ場合その喜びと愛情は計り知れない。また親は、病児には健常児にない〝特殊な能

力″があるなどと受け止めていたが、〝特殊な能力″の有無というよりも病児個人

を他者に認めて欲しい承認欲求として表現された言葉であると思われる。親にとっ

て、病児、きょうだいいずれの児たちもわが子としてかけがえのない存在であること

に疑いはなく優秀で特殊な能力をもった児たちを養育することに誇りを持ち、その

誇りは親役割遂行の原動力になっているものと考えられた。  

  きょうだいは、親の目から見れば期待通りに成長してくれた申し分のない子ども

であるが、病児との生活から直接的、間接的にさまざまな影響を受けると報告され

ている 31）。きょうだいは「弱者への配慮ができる」、「自立している」としている一

方で「自己主張の低下」、「自己評価が低い」と報告されており 32)、きょうだいには

表面化しにくい、病児や親への何かしらの思いがあると推察する。親の期待、社会

から向けられる病気のきょうだいへの無理解や偏見、家族内における優先度が低い

自分の存在など、思春期を迎え成長していくきょうだいはさまざまな葛藤に混乱す

ることも考えられ、これらが顕在化した場合、優秀な児たちに支えられた親の役割

遂行が破綻する可能性もある。きょうだいへのきめ細やかな配慮を欠くことはでき

ない。わが国では現在、病児との生活によって生じたきょうだいのストレスや葛藤

に対する具体的な心理的支援策は明らかにされていないが、きょうだいは、病児の

重症度や経過、きょうだいの数、家族関係（特に親の夫婦関係）、そして自身の発達

段階などの要因によりさまざまな影響を受けることが考えられる。きょうだいの健

康な発達を支援する観点からもきょうだい支援プログラムの開発は急ぐべき課題で

ある。  

 

3）児への最良を模索する苦悩と現実を受け止めた平穏な生活への願いとの狭間で揺

れ動く親  

  ERT を開始して 2～3 年が経過し、ERT は日常生活の一部になったが、親として

は児の精神発達遅滞や運動機能が改善しない現状のままでは、ERT の効果は実感し

づらい。担当医によれば「ERT によって現状を維持している。」のであり ERT を中

止すれば疾患は急速に進行する恐れがあり明らかな目に見える効果が認められない

からといって簡単に ERT を中止する決断はできない。親も医療者も、児にとって何
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が最良かを模索している時で、親には苦しい体験であると言える。ERT が日常生活

の一部になり「子どもの病気に対してやれるだけの事はしている。」「治療中、子ど

もが眠ってくれれば自分の時間にあてられる。」「他の患者や医療職者と親密になれ

た。」などのメリットを見出そうとする親の前向きな態度は苦悩の中から絞り出され

た防衛機制である可能性もある。児の学校行事と ERT の日程が重なると、「子ども

が楽しみにしていた行事だから。」を理由に今週は ERT を見送るなど児の生活にお

ける ERT の重要さは低くなっており、苦しい時期が続く過程で、徐々に ERT への

期待と重要性が薄らいできたものと思われる。また、在宅において児の急変に遭遇す

る体験は児との別れが現実みを帯びてきたことを印象付けたと考えられる。この体

験は児を失う恐怖であったが、夫婦間で昇華したことによって、今の自分たちの生活

を大切にしていきたいという思いに変化していったと考えられる。  

  親は、児への最良を模索する苦悩と家族の平穏な生活を大切にしたい願いが混在

した状態であり、少なくとも、ERT を継続するために奮闘している姿はない。  

MPSⅡ型（重症型）を養育する親からは、「2 週間に 1 回とかにならないかしら。」

という ERT の頻度が軽減されることを希望する声はあったが、ERT に代わる新しい

治療を望む声は聞かれなかった。親は「酵素補充療法の効果の限界を知り、いつまで

続ければいいのか悩むことがある。」と報告した先行研究 9）を支持する結果であっ

た。ERT に限らず治療に限界があることを受け止め、治療に労力を使うより優先す

べきことがあるという親の信念の表れと思われる。医療者は、ERT を継続する児と

家族の生活を詳細に観察し、児と家族と伴に QOL を評価し、家族の価値観や希望を

尊重しその後の治療の選択を家族自らが決定できるよう支援する役割がある。児の

認知機能、運動機能、ADL の変化、医学的な身体各部と諸機能の評価、ERT に伴う

児と家族が受ける負担を総括し ERT を継続することの有用性を何らかの尺度で判断

できることは家族の意思決定の一助になるものと考える。こうした介入プログラム

の開発が望まれる。  

 

3．ERT を継続している MPSⅡ型の軽症型の児を養育する親と重症型の児を養育する

親の体験の相違  

  MPSⅡ型の児を養育する対象者 20 人は養育する児の疾患が重症か軽症かに関わ

らず、診断告知時の衝撃、ERT 効果の実感、親役割の発揮、病気進行の懸念、信念

に基づく生活、を軸に体験が重ねられてきていた。しかし、その具体的な体験の内容

は両者に相違がある。  

 

1）診断告知の衝撃と ERT 選択に伴う体験の違い  

対象者は、児の出生時から児の発達や健康状態に釈然としない思いや不安を抱き
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ながら育児をしてきた。健診や受診の際に、保健師・医師らから疾患の可能性を指摘

され検査結果を待つまでの間にも不安な日々を過ごしていた。遺伝性の稀少難病で

あるとの病名告知に大きな衝撃を受けたことは想像に難くない。病名告知の衝撃は

その後、ERT の存在を知ることによってふたとおりの体験にカテゴリー化された。

軽症型の児の親は、ERT 存在を知ることによって【(診断告知による)精神的打撃か

ら脱出できた ERT への期待】をもち告知時の精神的打撃が緩和されており、重症型

の児の親は、診断告知に精神的打撃はあったものの、児の出生時から釈然としなかっ

た体調不良の理由が理解できたことで納得を得、病気の児を養育していこうという

覚悟をしていた。診断当時わが国では ERT が承認されていなかったこともあるが

ERT を開始することについては、時間をかけて検討しており【迷いながら始めた ERT】

への期待を抱いていた。「聞いたこともない病気だから文献とインターネットで調べ

まくった。」親たちは、『軽症型は 5～7 歳の頃に骨変形、関節拘縮に気付かれるが重

症型に比較して進行が緩徐で知能障害がない。寿命は 50 歳代以上に達することもで

きる。20 歳を過ぎて気道狭窄や心不全で死亡する症例もあるが、ERT が始まったこ

とによりこれらの経過は変化している。』『重症型においては ERT により肝腫大や巨

舌が消退するため呼吸苦がなくなり活気が出てくる。他方、興奮、多動の症状が明ら

かになり睡眠障害や痙攣発作も起こる。呼吸苦により活気が失われていたものが改

善したことにより神経症状が表出されるようになったものと推察される』33）『重症型

においては知的障害に加え聴力障害の影響もある。頭部 MRI の所見は、脳室拡大と

皮質の委縮、血管周囲空の拡大、および大槽（小脳延髄槽）の拡大である。この委縮

の進行度は、無治療の場合と変わりない。』34）などの情報に触れ軽症型か重症型かに

よって ERT の効果が一律でないことを知らざるを得なかった。このような病名と予

後の情報に触れることで親は絶望的な気持ちに陥った。軽症型の児の親にとっては

ERT に救われた思いであり、重症型の児の親にとっては ERT の開始に躊躇があった

ことは明らかである。しかし現在、診断が確定されたならば、まず ERT を開始する

ことが医学的判断となっている。いずれも ERT は症状の緩徐をもたらせる有効な治

療であるが、ERT 開始にあたっては、児と親、家族への説明と充分な話し合いが必

要である。延命に関わる治療であるなら躊躇なく始めるべきであるという意見もあ

るが、看護の立場からは、ERT が児と家族にどのような影響を及ぼすか、恩恵と負

担についても十分説明し児と家族の意思・信念をくみ取り決定するべきであると考

える。  

 

2）ERT の効果の実感とその後の期待の温度差  

MPSⅡ型の児たちは、ERT が開始され数か月で身体症状に効果が認められるよう

になっていた。ERT の効果は親にとって喜びであるがその受け止めかたは、軽症型
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の児の親と重症型の児の親でふたとおりの体験にカテゴリー化された。軽症型の児

の親にとっては、【ERT を受けることに対する負担感を上回る安堵と喜び】であり、

身体症状が劇的に改善したことで今後の児の生命と生活の保障を受けたような大き

な喜びがあったものと思われる。この喜びは ERT に伴う負担をも軽減しその後も

ERT が順調に継続できるように親役割を発揮する力になっている。重症型の児の親

にとっては、【ERT の効果に力を得て奮闘する子どもの世話】であり、呼吸器症状、

消化器症状は劇的に改善され、ERT への期待はさらに高まったと考えられる。気道

内分泌物浄化のケア、頻回の下痢に追われるおむつ交換が解消されたことは介護負

担の軽減になった。この喜びは引き続き親役割遂行のための原動力になったものと

思われる。しかし、運動機能や精神発達遅滞に改善が認められない状況は、これまで

同様、児の日常生活の世話は全面的に親に委ねられ生活上は変化がない状況であり、

軽症型の児を養育する親の ERT に対する期待とは異なる。見方を変えると、軽症型

の児の親は ERT の継続が困難になった時の衝撃は診断告知の衝撃にも増して大きい

ことが予測される。  

 

3）親役割の発揮と脳裏を離れない病気進行への懸念から起こる体験の違い  

ERT の効果が実感できたことは、児の QOL 向上と将来への希望という親の願い

を繋げる体験であった。軽症型の児の親は学業と ERT が両立するよう学校・医療

機関との連携を図りながら児に最適な学習および治療環境を整えるべく奮闘する、

【ERT と学業の両立実現のための健闘と葛藤】を体験していた。軽症型の児は普通

学校に通学しているが、やはり健常児と比較すると体格・体力の面でハンディがあ

り教育上の配慮が必要であった。このような点を学校教職員や保護者らに知っても

らうため率先して役員を務め保護者らとも交流を図る努力をしていた。時に高額医

療費への公費負担に対する批判などに心を痛めることもあったが気持ちを奮い立た

せ親役割を遂行していたと考えられる。MPSⅡ型は進行性の疾患であり、ERT を継

続していても完全に進行を食い止めることはできない。親は、常に病気進行の懸念

を抱いており【社会的支援と新治療開発への期待】をし、新しい治療法の開発につ

いて情報を求めていた。一方、重症型の児の親は【病気の進行への懸念と不憫に思う

児の世話を一心に担う親】として児の世話を継続していた。日々の生活は時間とと

もに経過し、疾患も時間とともに進行する。疾患の進行を示す痙攣や呼吸障害で生

命の危機的な状況を体験することで、いつか来る児との別れを意識せざるを得な

い。このような体験は、【ERT を継続することへの迷いと児にとっての最良を模索す

る日々】を経て【委ねられた児の命が平穏な家族の生活の中で全うできること】を願

うに至っていた。  

現在、MPS の研究者らによりあらゆる病型の治療について研究が進んでいる。ま
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だラットなど動物を対象とした投薬試験や、他型の MPS 中心の治療法など MPSⅡ

型の治療に直接的ではない研究も多い中、病態の機序の類似性や重症度による ERT

の効果など MPSⅡ型への治療開発に示唆を受ける研究もある 35,36)。こうした情報を

研究者や MPS 患者家族の会員が一同に会した情報公開の場を設け共有していくこと

は大きな意義があり、患児たちとその親の希望を繋いでいる。  

また、重症型の児は、疾患が進行した状態では、呼吸器障害による気管切開、

CPAP、  BIPAP のケア、胃婁からの経管栄養など医療的ケアに頼らざるを得ない状

況になっていることも多いが、これらのケアによって児自身の不快症状が軽減さ

れ、生理機能が安定することは児と家族の QOL に貢献する。個々に応じたケアの

工夫について親や家族と検討し実施する機会を調整していくことも重要な医療者の

責任である。児のニーズを的確に把握することができる自分（親）が、「できるうち

は自分でしたい。」思いがあってもいずれ親や家族だけでは立ち行かなくなることが

予測できる。その時になって慌てるのではなく、いずれ必要になる在宅療養支援を

視野に入れた生活の準備をしておかなければならない。  

 

4）信念に基づく生活の実現に向けた支援の必要性  

  ERT は MPSⅡ型の児と家族にとって「待ちに待った夢の治療薬」であった。ERT

が児と家族にもたらした影響は非常に大きい。しかし、治療のニーズはますます高ま

り児と親は疾患の完治を希望している。この希望は軽症型の児と家族にとっては切

なる願いであり、ERT と学業の両立と新治療開発への期待は生活上の信念ともいえ

る。  

重症型の児と親も、これまでに対症療法をはじめ ERT や多くの代替療法に挑戦し

QOL の向上を求めてきた。しかし ERT の限界を受け止めなくてはならない現実を

前に、何が何でも ERT を続けることへの執着は少ない。児と家族の平穏な生活を大

切にしたい信念が現在の生活を支えていると思われる。軽症型か重症型が病型のタ

イプによってひとつの重要な治療の捉えられ方が違うことを医療に携わる者が知る

ことで今後の支援の在り方もより児と家族の生活を尊重したものになると考える。  

 

4．児と親の ERT 継続・中断の意思決定支援への示唆  

  治療とは、疾病や障害を治癒させ、症状を軽快させるための行為である。疾患を患

った者はその疾患に対して有効な治療法があるというだけで安堵し治療に期待をし

苦しい闘病生活に耐えることができる。医師は、治療を受ける者が自ら納得をして治

療を選択できるように説明をし同意を得て治療を開始する必要がある。そして、看護

は、治療を受ける者の日常生活の不自由を最小限にし、できるだけ安楽に、苦痛を少

なく、もっと良い生理的条件を満たすところにその役割がある。さらに看護はその人
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の不安や苦痛を取り除き、疾患によって失われた人間としての生活を取り戻し人間

らしく生きられるように人間自体が持っている生命力、回復力を最大限に引き出し

その人自らが疾患に対処できるよう助ける行為でもある。  

 現在、MPSⅡ型の患児らは文献に記されている生命予後を大きく上回り、日常生

活を送っている。ERT が患児たちの QOL を大きく向上させたことは言うまでもな

いが、看護による日常生活の管理と生体機能の調整が果たした役割も大きい。これら

は在宅療養を管理する児の親たちへも引き継がれ児の療養を支えている。本研究で

は、ERT を継続中に「ERT を継続することへの躊躇」を体験している親がいること

が明らかになった。この体験は親にとって、児への最良を模索する苦悩であり、看護

はこの親の体験を真剣に受け止めなければならない。児と親が何を望んでいるのか

その意思を把握し、それがさらに、児とその家族の QOL の向上につながると判断で

きれば、児と親の意思を支えていくべきであると考える。児の QOL の評価において、

医学的判断は大きなポイントを占めるが、それだけではなく、児の生活能力の推移や、

家族個々の QOL をも含めて総括的に判断していく必要があり、ERT を継続するか

否の判断を可視化することは、児と親の意思決定の一助となりうる。こうした介入プ

ログラムの開発が望まれる。  

 

5．ERT を継続している、MPSⅡ型の児と児を養育する家族への支援  

以上の考察を踏まえ、ERT を継続している、MPSⅡ型の児と児を養育する家族へ

の支援として次の 8 点を挙げる。  

1）MPSⅡ型の児が ERT を開始する際には、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。  

2）児が学齢期にあり  ERT と学業の両立を課題としているときは、学校・医療機関と

の連携の調整を担い効率の良い治療の継続を支援する。  

3）本疾患は進行性の難病で、児と親にとって疾患の進行は大きな懸念事項であり、代

替療法についても関心が高い。児と親の意思を尊重しながらそれらの選択等につ

いて助言し、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。  

4）研究者・医療者らは新治療の開発について積極的に情報を公開していく。  

5）ERT を継続している児と家族の生活を詳細に観察し、一定の時期をもって児と家

族と伴に QOL を評価し、今後の治療について家族自らが決定できるようにする。 

6）児の認知機能、運動機能、ADL の変化、医学的な身体各部の諸機能の評価、ERT

に伴う児と家族が受ける負担を総括し ERT を継続することの有用性を可視化・判

断する尺度の開発が必要である。  

7）特に重症型の児を養育する親に対しては、いずれ必要になる在宅療養支援を視野に
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入れたケア計画を提案する。  

8）病児のきょうだいの健康な発達を支援する観点からもきょうだい支援プログラム  

の開発と介入を必要とする。  

 

6．類似疾患を持つ児と児を養育する家族への支援への示唆  

  ムコ多糖代謝異常症は現在、主に 7 型の異なる酵素欠損症に分類されており、わ

が国では現在、そのうちのムコ多糖代謝異常症Ⅰ型（MucopolysaccharidosisⅠ ;以下、

MPSⅠ型とする）、MPSⅡ型、ムコ多糖代謝異常症Ⅳ型（MucopolysaccharidosisⅣ ;

以下、MPSⅣ型とする）について ERT が実施されている。わが国では MPSⅠ型の患

者数はムコ多糖代謝異常症全体の 15％程度で約 50～70 人の患者がいるとされてい

る。MPSⅠ型は、加水分解酵素であるα‐L‐イズロニターゼの活性低下に起因して

身体各器官にムコ多糖が蓄積し各器官の機能低下を招く。MPSⅡ型同様軽症型から

重症型まで幅広い事例があり、重症例では精神発達遅滞が認められる。MPSⅠ型に

対する ERT は、2006 年から始められている。国内での 3 事例への投与と効果につ

いての報告 37）によれば、ERT 開始後 3 事例とも 3 か月ほどで検査所見に改善が認

められ 6 か月後には肝容積が正常化し肝腫大が改善している。睡眠時呼吸検査では 1

症例において正常化していた。また、ERT と鼓膜チューブの併用で全事例に中耳炎

の罹患頻度が減少し難聴が改善していた。関節拘縮もリハビリテーションとの併用

で改善が認められていた。しかし MPSⅡ型に対する ERT 同様、製剤化された酵素は

血液脳関門を通過しないため中枢神経系への直接的な有効性は認めなかった。また、

乳幼児早期に ERT を開始すること、耳鼻科治療との併用や積極的なリハビリにより

疾患の進行を抑制する可能性があると報告している研究もある 38）。ERT を受けてい

る MPSⅠ型の児と親は、MPSⅡ型の児と親に類似した体験をしている可能性がある。

本研究で得られた知見を応用できる可能性について示唆を得ることができたと考え

る。また、MPSⅣ型は、N‐アセチルガラクトサミン‐6‐スルフェイトスルファタ

ーゼの欠損を原因とする疾患であり骨格異常を初発症状とする。精神発達遅滞は認

めず知能は正常で独特の骨端軟骨骨異形成と靭帯弛緩を示すため他のムコ多糖代謝

異常症とは臨床的に区別されている。ほかに肺機能障害、心臓弁膜症、難聴、肝腫大、

角膜混濁などの症状が出現し重症度はさまざまである。わが国では 2008 年から ERT

が開始されているが、もともとこれらの ERT は内臓には著しい改善をもたらしてい

るが脳や骨には効果的に酵素が運ばれないためこれらの組織では改善がほとんどな

いか全く認められない。MPSⅣ型のように複数の骨を障害する疾患では ERT による

症状の改善が依然として困難であるとされている。進行した重度の骨異形成に対す

る有効な治療法は現在のところなく、複数回にわたる整形外科的治療や対症療法を

併用する必要があるとされている 39,40)。MPSⅠ型、MPSⅣ型に対する ERT はいず
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れも完治に至るものではなく患児への QOL への貢献は MPSⅡ型の場合と同様と考

えられる。  

 

Ⅴ．結論  

  本研究で明らかになった、MPSⅡ型の児を養育する親の ERT の継続に伴う課題

は、以下のとおりである。  

1．同じ MPSⅡ型でも軽症型の児を養育する親と重症型の児を養育する親は、ERT

への受け止め方に相違があった。ERT の効果の現れ方が両者で異なっており、

ERT への期待、生活における重要さの認識は双方で違っていた。  

2．ERT を継続している MPSⅡ型（軽症型）の児を養育する親は、児の診断告知に衝

撃を受けながらも、児の生命と成長発達を保障する治療として ERT に大きな期待

を持っていた。そして、児の自立に向け ERT が継続できるよう、ERT と学業の両

立実現のため、学校・医療機関との調整に健闘することを課題としていた。さらに

完治を目指した治療開発の研究動向を注視し、新治療開発に関する情報収集を課

題としていた。  

3．ERT を継続している MPSⅡ型（重症型）の児を養育する親は、医師からの病名告

知に衝撃を受けるが、出生時から釈然としなかった児の発達や健康状態に納得を

し、児を育てていく覚悟をしていた。後にわが子への適応に躊躇しながらも ERT

を開始し身体的な症状の緩和が認められたことに力を得て、児の世話に奮闘して

いた。しかし、重度な心身障害のある児の意思をくみ取ることが困難で、さらに

ERT を受ける負担も大きく、治療を含め児にとっての最良を模索することを課題

としていた。徐々に ERT への期待よりも児と家族の平穏な生活への願いを強くし

ていた。  

 

Ⅵ．今後の課題  

本研究の対象者は、20 人であり（MPSⅡ型（軽症型）の児を養育する親 6 人、MPS

Ⅱ型（重症型）の児を養育する親 14 人）、けっして多くはないが、本疾患児の親の

ERT に伴う体験から概ね課題を明らかにすることができた。しかし、全ての親が普

遍的に体験するものではない。事例ごとの特有な体験があり、その体験からそれぞれ

の異なる課題があることを念頭に置かなければならない。  

わが国で、MPSⅡ型に対する ERT が始まって 10 年が経過した。この間も患児と

その親、研究者らは完治を目指した新しい治療の開発に力を注いできた。また、ERT

だけではなく患児たちの日常生活のケアにも工夫が重ねられてきたが、改善されな

い機能障害と徐々に進む疾患の進行に胸を痛めていた。ここにきて、2017 年 12 月、

国立成育医療研究センターから「酵素製剤の脳室内投与によるムコ多糖症Ⅱ型の中
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枢神経症状に対する  新規治療法の開発が医師主導治験として開始する」41）という情

報告知がされた。その主な内容は、「これまでの、欠損酵素の製剤を一週間に 1 回静

脈内に投与する既存の手法では脳全体に酵素を供給することができないため、ムコ

多糖Ⅱ型の約 7 割に認める神経学的退行や知的障害への効果は期待できなかった。

そのため、脳全体に酵素を供給できる治療法の開発が待たれていた。酵素製剤の脳内

投与により神経細胞やグリア細胞におけるムコ多糖（特にヘパラン硫酸）の蓄積が防

止できれば、ムコ多糖症Ⅱ型患者の神経学的退行や知的障害などの中枢神経症状が

回避できるようになる。」というものである。その新たな手法は、「本治験では治験対

象者の側脳室植込み型リザーバーを留置し、側脳室に直接酵素製剤を投与する方法

で、患者の脳室内に直接酵素を投与する。投与期間は 28 日おきに約 1 年である。」

とある 41）。画期的な投与方法だが、身体的侵襲は大きく投与に伴う合併症のリスク

もある。患児と親は朗報と捉えるだろうか。新しい治療法が開発されたら治験に参加

したいと考えている親もいた 42）が、承諾するだろうか。現在の ERT に対して期待

が薄れていた重症型の児を養育する親は、中枢神経系（精神発達遅滞）への効果に再

び期待し脳室内投与の ERT を希望するだろうか。このように、患児と親を取り巻く

治療も刻々と変化している。その変化に応じて児と親の治療環境も変化し新たな課

題が生じる可能性もある。看護は児と親のあらゆる状況において常に児と家族の立

場から生命と生活を支える支援者としての役割を発揮しなければならない。  

併せて、本疾患は、遺伝性疾患であり、遺伝性疾患に関する誤った認識や偏見 43）

から現在、多くの遺伝性疾患をもつ人々が苦しんでいる現状がある。本研究の調査で

は、対象者から遺伝性疾患の児を授かったことに対する直接的な語りは聞かれなか

ったが、夫婦間、家族間に及ぼした影響は大きかったと推察する。その影響は診断告

知後の児の養育をめぐる家族間での意見の相違や、次児の出生をめぐる夫婦間の葛

藤など多くの問題をもたらしていると考えられる。これらの問題に対応する具体的

かつ実践可能な支援の開発も求められている。  

 

謝辞  

 本論文は筆者が 7 年の長きに渡り新潟大学大学院保健学研究科博士後期課程看護学

分野に在籍中の研究成果としてまとめたものです。保健学研究科教授中村勝先生には

主指導教官として本研究の実施の機会を与えて戴きその遂行にあたって、終始ご指導

を戴きました。ここに深く感謝の意を表します。 同研究科教授村松芳幸先生、准教授

渡邊岸子先生には副指導教官としてご助言を戴くとともに本論文の細部にわたりご指

導を戴きました。また、教授内山美枝子先生にも貴重なご助言をいただき研究のあら

たな課題を見出すことができました。ここに併せて深謝の意を表します。 本研究の調

査にあたりましては、日本ムコ多糖症患者家族の会会長秋山武之様、事務局長川元正



29 

 

司様には有益なご助言とご協力を、また、患者家族の会創設者村田修二様には、研究

に関する多くの示唆を頂きました。そして、調査にあたり、ご多忙の中本研究の主旨

にご賛同ご協力を戴きインタビューに応じてくださった皆様に心より感謝申し上げま

す。  

また、本研究は、新潟青陵大学大学院教授渡邉タミ子先生の激励があってこその成

果であります。心より感謝申し上げます。そして、分析や最新の医学的知見について

ご助言を戴いた、東京医療保健大学教授久保恭子先生、埼玉医科大学教授佐鹿孝子先

生、国立成育医療センターライソゾーム病センター長の奥山虎之先生、医学博士小須

賀基通先生、Division of Medical Genetics,Department of Pediatrics of Saint Louis 

University School of Medicine（セントルイス大学医学部小児科医学遺伝学科）の戸

松俊治先生、皆様へ心から感謝の気持ちと御礼を申し上げたく、謝辞にかえさせてい

ただきます｡   

最後に、本研究の一部は日本学術振興会科学研究費補助金 (基盤研究 C 課題番号

22592517) によって実施したものでありますことを付記します。  

 

 

文献  

1）平泉泰久 . Hunter 症候群の臨床生化学的検討 . 岐阜医科大学紀要 1989; 37:343-377. 

2）Jones SA, Almassy Z, Beck M, et al. HOS Investigators.Mortality and cause of 

death in mucopolysaccharidosis typeⅡ .a historical review based on data from 

the Hunter outcome Survey(HOS). J Inherit Metab Dis  2009;32:534-543. 

3）鈴木康之 .ムコ多糖症Ⅱ型（Hunter 病）.折居忠夫  総監修 ,井田博幸 ,衛藤義勝 ,奥山  

虎之 ,他編集 .ムコ多糖症 UPDATE. 第 1 版 .東京 :株式会社イーエヌメディック  

ス ,2011:106-110. 

4）和田宏来 .ムコ多糖症Ⅱ型 .GeneReviews 日本語版  遺伝子疾患リスト ,  

  http://grj.umin.jp/contents/list.htm,(2017 年 6 月)  

5)Wilson PJ,Morris CP, Anson DS,Occhiodoro T,Bielicki J. Hunter 

syndrome:isolation of an iduronate -2-sulfatase cDNA clone and analysis of 

patient DNA. Proc Nat Acad Sci. 1990;87:8531-8535. 

6)Kuratsubo I, Suzuki Y, Kiri KO, Kato T, Orii T, Kondo N. Psychological status 

of patients with mucopolysaccharidosis typeⅡ  and their patients.pediatr 

intl .2009;50:41-47. 

7）Hobolth N, Pedersen C. Six cases of a mild form of the hunter syndrome in five  

 generations:three affected males with progeny. Clin Genet  1978;13:121.   

8）久保恭子 ,田崎知恵子 .海外での臨床試験を受けた希少難病児をもつ家族の特徴と支  

http://grj.umin.jp/contents/list.htm


30 

 

援の検討 . 小児保健研究 2008;67(1)29-35. 

9）ムコ多糖症（MPS）Ⅱ型診療ガイドライン作成委員会編集 . 

ムコ多糖症（MPS）Ⅱ型診療ガイドライン 2017.東京都 :診断と治療社 ,2017.   

10）久保恭子 ,田崎知恵子 . 稀少難病ムコ多糖症Ⅱ型（ハンター症候群）重症型の患者  

とその家族が酵素補充療法を受ける過程と課題 . 小児保健研究 2012;71(4):488- 

494. 

11 ） Neufeld EF, Muenzer J. The Mucopolysaccharidoses, The Metabolic & 

Molecular Bases of Inherited Disease. New York: Mcgraw-Hill, 2001.  

12）祐川（早坂）和子 ,折居忠夫 . 遺伝性ムコ多糖症 . 小児内科・小児外科編集委員会

共編 .小児内科増刊号 .東京都 :東京医学社 , 2003;483-487. 

13）小須賀基通 ,奥山虎之 .Ⅱ先天代謝異常症 1.ムコ多糖症 .小児科診療第 78 巻増刊号 .

東京都 :診断と治療社 ,2015:40-43. 

14）田崎知恵子 , 久保恭子 . ムコ多糖症児とその家族が、新治療をめぐり抱える課題  

－家族が感じている恩恵と負担－ . 日本保健医療大学紀要 2015;2:3-10. 

15)Martin CO Bax, Gillian A Colville. Behaviour in mucopolysaccharide disorders.  

archives of disease in childfood 1995;73:77-81. 

16）Bergstrom SK,et al. Kong-Term follow-up of a Patient Transplantated for 

Hunter's disease type ⅡB. a case report and literature review. Bone Marrow 

Transplant 1994; 14:653-658. 

17）Hobbs JR, et al. Reversal of clinical features of Hurler' Disease and biochemical 

improvement after treatment by bone marrow transplantation. Lancet2  

1981;909-712. 

18)Nidiffer FD, Kelly TE. developmental and degenerative patterns associated 

eith congnitive, behavioural and motor difficulties in the Sanfilippo syndrome: 

an Epidemiological study. J Men Defic Res Sep1983;27(Pt3):185-203.  

19）Young ID, Harper P.S. 1981, Psychosocial problems in hunter's syndrome. 

child Care Health and Development.1981;7:201-209. 

20) Guibaud P, Maire I, Goddon R, Teyssier G, et al. Mucopolysaccharidesis Type 

Ⅶ  resulting from beta-glucuronidase deficiency.Report of one family. J Genet 

Hum 1979;27:29-43. 

21)Martins MI. Fonseca MH. Psychosocial impact on children with 

mucopolysaccharidosis. Acta Med port 1992; 5:329-334. 

22)Martin CO Bax, Gillian A Colville. early presentation in the 

mucopolysaccharide disorders. child Care Health and Development 1995;22:31-

36. 



31 

 

23)木下康仁 :グラウンデット・セオリー・アプローチの実践 . 東京都 :弘文堂 ,2003. 

24)木下康仁 :ライブ講義 M-GTA 実践的質的研究法 修正版グラウンデット・セオリ

ーアプローチのすべて .東京都 :弘文堂 ,2007. 

25）木下康仁 :質的研究と記述の厚み . 東京都 :弘文堂 ,2009. 

26) 国分康孝編集 .カウンセリング辞典第 6 版 .東京都 :誠信書房 ,1993. 

27）Wraith JE, Scarpa M, Beck M, et al.  Mucopolysaccharidosis typeⅡ (Hunter 

syndrome):a clinical review and recommendations for treatment in the era of 

enzyme replacement therapy. Eur J pediatr. 2008; 167: 267-277. 

28）Bagewadi S, Roberts J, Mercer J, et al. Home treatment with Elaprase and 

Naglazyme is safe in Patiens with mucopolysaccharidosis type Ⅱ and 

Ⅳ ,respectively. J Inherit Metab Dis 2008;31:733-737. 

29）折居健治 ,戸松俊治 ,鈴木康之 , 他 . ムコ多糖症Ⅱ型成人患者に対するポリ硫酸ペン

トサン製剤の安全性に関する研究 . 第 19 回ムコ多糖症研究会抄録 ,2015.  

30）奥山虎之 . ムコ多糖症の中枢神経治療 . 第 19 回ムコ多糖症研究会抄録 ,2015.  

31）浅井朋子 ,杉山登志郎 ,小石誠二 . 軽度発達障害児が同胞に及ぼす影響の検討 ,児童

青年精神医学とその近接領域 .2004;45(4),360-371. 

32) 石崎優子 . 障害児・難病児の同胞の心理社会的問題と患児が家族の心理面に与え

る影響－障害児・難病児の両親の神経症傾向ならびに心理社会的に問題をもつ同

胞の割合－ ,メンタルヘルス岡本記念財団研究助成報告集 . 2001;13,17-23. 

33）田中あけみ .ムコ多糖症 ムコ多糖症Ⅱ型 ,先天代謝異常症候群：病因・病態研究 ,

診断・治療の進歩 .別冊日本臨牀  新領域別症候群シリーズ .大阪府 : 日本臨牀

社 ,2012:19-20.  

34) Seto T. Brain magnetic resonance imaging in 23 patients with 

mucopolysaccharidoses and the effect of bone marrow transplantation.  Ann 

Neurol 2001;50:79-92. 

35）Tomatsu Shunji , Pizarro Christian, Davies Ryan R, Theroux Mary, Averill 

Lauren W, Mackenzie William, Bober Michael, Sawamoto Kazuki. A novel 

surgical intervention rescues fatal tracheal obstruction in Morquio A 

syndrome. 日本先天代謝異常学会雑誌 2015;31:187. 

36) Tomatsu Shunji, Sawamoto Kazuki, Shimada Tsutomu, Bober Michael B, 

Kubaski Francyne, Yasuda Eriko, Mason Robert W, Khan Shaukat, Almeciga-

Diaz Carlos J, Barrera Luis A, Mackenzie William G, Orii Tadao. Enzyme 

replacement therapy for treating mucopolysaccharidosis type IVA(Morquio A 

syndrome): effect and limitations.日本先天代謝異常学会雑誌 2015;31:182. 

37） 折居忠夫  総監修 ,井田博幸 ,衛藤義勝 ,奥山虎之 ,他 .ムコ多糖症 UPDATE. 第 1 版 .

http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bTomatsuShunji%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bPizarroChristian%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bDaviesRyan+R%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bTherouxMary%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bAverillLauren+W.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bAverillLauren+W.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bMackenzieWilliam%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bBoberMichael%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bSawamotoKazuki%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/index.php
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bTomatsuShunji%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bSawamotoKazuki%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bShimadaTsutomu%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bBoberMichael+B.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bKubaskiFrancyne%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bYasudaEriko%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bMasonRobert+W.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bKhanShaukat%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bAlmeciga-DiazCarlos+J.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bAlmeciga-DiazCarlos+J.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bBarreraLuis+A.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bMackenzieWilliam+G.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bOriiTadao%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/index.php


32 

 

田中藤樹 .ムコ多糖症Ⅰ型に対するアウドラザイム補充療法の複数例．東京 :株式

会社イーエヌメディックス .2011;223－224. 

38）田中藤樹，奥山虎之．ムコ多糖症Ⅰ型の最新治療薬と臨床具体事例．難病と在宅

ケア .2008;14:400-431. 

39) Tomatsu Shunji, Averill Lauren W, Sawamoto Kazuki, Mackenzie William G, 

Bober Michael B, Pizarro Christian, Goff Christopher J, Xie Li, Orii Tadao, 

Theroux Mary. Obstructive airway in Morquio A syndrome, the past, the 

present and the future. 日本先天代謝異常学会雑誌 2015; 31:136. 

40) Tomatsu Shunji, Montano Adriana, Oikawa Hirotaka, Vu Chi Dung. Enzyme 

replacement therapy in newborn mucopolysaccharidosis IVA mice: early 

treatment rescues bone lesions? 日本先天代謝異常学会雑誌 2014; 30:176. 

41）国立成育医療研究センターホームページ ,  

https://www.ncchd.go.jp/press/2016/enzyme-replacement-therapy.html , 

(2017 年 12 月) 

42)田崎知恵子 ,渡邉タミ子 ,中村勝 . 酵素補充療法を継続するムコ多糖症Ⅱ型（軽症型）

の児を養育する親の体験 .小児保健研究 2017;76(2):169-176. 

43）堀江裕美 ,田村和朗 ,澤井英明 ,他 .羊水検査に対する学生、社会人および保護者の意

識調査 日本遺伝カウンセリング学会誌  2010;31 巻 2 号 :93‐101. 

 

http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bTomatsuShunji%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bAverillLauren+W.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bSawamotoKazuki%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bMackenzieWilliam+G.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bBoberMichael+B.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bPizarroChristian%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bGoffChristopher+J.%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bXieLi%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bOriiTadao%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bTherouxMary%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/index.php
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bTomatsuShunji%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bMontanoAdriana%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bOikawaHirotaka%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/api/opensearch?q=%5bVuChi+Dung%5d/AU
http://search.jamas.or.jp/index.php
https://www.ncchd.go.jp/press/2016/enzyme-replacement-therapy.html


33 

 

表 1 MPSⅡ型（軽症型）の児を養育する親の背景 

 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 副作用の出現数回有

り 

整形外科的合併症有

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 

循環器系合併症有り 

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 

副作用の出現数回有

り 

耳鼻科系合併症、整

形外科的合併症有り 
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表 2  ERTを継続しているMPSⅡ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 と学業の両立実現へ

の期待 

ERT と学業の両立実現

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の勇気 

25 社会活動へのわきあがる意欲 

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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【ERTの継続困難や病気進行への懸念】

［病気進行への不安］

＜合併症悪化への不安＞
＜代替療法への期待＞

［ERT継続困難への怯えと不安］

＜ERTの副作用への怯え＞
＜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＞

［ERTの効果に伴う児の成長を実感できた歓喜］

＜ERT効果を実感できた喜び＞
＜児の成長を実感できた喜び＞

［ERTの継続に伴う心身の負担感］

＜通院に付き添うことの制約と負担感＞
＜治療を嫌がる児の説得に対する苦心＞

＜痛みを伴う医療行為を繰り返し見ることの心的
辛さ＞

【ERTを受けることに対する負担感を
上回る安堵と喜び】

［ERT成果への期待と救われた思い］

＜ERT効果が期待できることへ
の安堵感と幸運な気持ち＞

＜軽症型で救われた思い＞

［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］

＜稀少難病の診断告知による精神的
衝撃と納得感＞

＜不安を抱え続けながらの育児と戸惑い＞

［社会的関心への広がり］

＜医療社会への関心の広がり＞
＜社会関心の広がり＞

［新治療法開発へ高まる期待］

＜新しい治療開発への期待＞
＜新情報把握の努力＞

【社会的支援と新治療開発への期待】

【ERTと学業の両立実現のための健闘と葛藤】

［児と親の相互作用の深まりと家
族の絆と成長を実感］

＜成長に伴い深まる児への
愛情＞

＜家族の絆と成長を実感＞

［社会への働きかけによる
親の自己成長感と充実感］

＜理解者を得られた安堵感＞
＜自分自身の成長を実感＞

＜社会へ発信することの勇気＞
＜社会活動へのわき上がる

意欲＞

【家族の成長感と親役割の意欲】

図1 ERTを継続しているMPSⅡ型（軽症型）の児を養育する親の体験

【 】;カテゴリー、［ ］;サブカテゴリー、
< >;概念名 ;関係の方向

［ERTと学業との両立実現への期待］

＜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＞

＜児の自立を願う気持ち＞

［心痛める出来事との葛藤］

＜病児に掛かりきることに伴う
他きょうだいへの申し訳なさ＞
＜他の難病児や重症児への

憐れむ心＞
＜周囲の公費負担への批判

に対する心痛＞

【精神的打撃から脱出できたERTへの期待】

酵素補充療法
の開始

診断告知

児の誕生 （乳児期） （幼児期） （学童・思春期） 成長発達
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表3 MPSⅡ型（重症型）の児を養育する親の背景 

 
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 

 

50代前半

(母) 

 

21歳 5歳 核家族、同胞あり 

平日福祉施設へ通所 

週1回ERT通院 

月2回リハビリ 

5年 7か月 

 

副作用の経験なし 

循環器系合併症あり 

介助で歩行可能 

2 

 

50代前半

(母) 

 

12歳 2歳 核家族、同胞なし 

平日週末も福祉施設へ通所、

週１回ERT通院 

5年 7か月 

 

副作用の経験なし 

意思の疎通は不可 

胃婁増設・気管切開 

毎日訪問看護・介護のケアを受 

けている 車いす・寝台車使用 

3 

 

40代後半 

（母） 

 

16歳 3歳 核家族、同胞あり 

平日特別支援学校へ通学 

週１回ERT通院 

10年 

 

しばしば副作用（蕁麻疹）が 

出現する 意思の疎通は不可  

車いす使用 

4 

 

40代後半 

（母） 

 

15歳 3歳 拡大家族、同胞あり 

週に2～3日、特別支援学校

へ通学 

週１回ERT通院 

7年 

 

アレルギー症状が出るので毎回 

抗アレルギー剤を使用 言葉によ

る意思の疎通は不可 胃婁増設・

気管切開 訪問看護を受けてい 

る  車いす使用 

5 

 

40代前半 

(母) 

 

15歳 3歳 核家族、同胞あり 

平日特別支援学校へ通学 

週１回ERT通院 

9年 

 

しばしば副作用(蕁麻疹)が 

出現する 

言語による意思疎通は不可  

てんかんを合併 

車いす使用 

6 

 

50代前半 

(母) 

 

14歳 5歳 核家族、同胞なし 

平日特別支援学校へ通学 

週１回ERT通院 

8年 3か月 

 

副作用の経験なし 

室内で自力歩行可能だが通学 

・通院は車いす移動 

言語での意思疎通が困難 

7 

 

50代後半 

(父母) 

 

26歳 1歳 拡大家族、同胞同疾患で死去 

平日ショートステイ  週

１回ERT通院 

8年 3か月 

 

副作用の経験なし 

自力歩行不可 言語による 

意思疎通不可  

8 

 

 

 

40代前半 

(父母) 

 

18歳 

 

 

 

1歳 

 

 

 

核家族、同胞あり 

在宅療養中 

週１回ERT通院 

 

3年 

 

 

しばしば副作用(蕁麻疹・痒み 

・発熱)が出現する 

自力歩行不可 言語による 

意思疎通困難 

9 

 

30代後半 

（父母） 

 

9歳 4歳 

 

核家族、同胞あり 

平日普通学校の特別支援学

級へ通学 

週1回 ERT通院 

 

1年間のみ 

 

副作用の経験なし 

知的障害があるが、簡単な 

会話はできる 

10 

 

40代後半 

(父) 

 

13歳 3歳 核家族、同胞あり 

平日特別支援学校へ通学 

週1回 ERT通院 

6か月 

 

副作用の経験なし 

自力歩行が困難 

言語による意思疎通が困難 

11 

 

40代前半 

(母) 

 

10歳 3歳 核家族、同胞あり 

平日特別支援学校へ通学 

週1回 ERT通院 

6年 3か月 

 

しばしば副作用(蕁麻疹・痒み 

・発熱)が出現する 
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表 4 ERT を継続している MPSⅡ型（重症型）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 健常でない児に抱いた不安と腐心しながらの

育児 

病名告知の衝撃にも変わらない児へ

の愛情と腐心しながらの育児 

病名告知の衝撃

にも変わらない

児への愛情と腐

心しながらの育

児 

2 病名告知の衝撃と変わらない児への愛情、育

てる覚悟 

3 命の期限を宣告された衝撃 迷いつつも児の延命に掛ける ERT へ

の期待 

迷いながら選択

した ERT に効果

を得て奮闘する

児の世話 

4 夢の治療薬、実現への消極的な願い 

5 ERT への期待 

6 一縷の望みを懸けた骨髄移植への迷いと決断 一縷の望みを懸けた骨髄移植への迷

いと決断 

7 遅れつつも発達する我が子への愛着 ERT の効果と児の成長に喜びを得て

ERT 継続に取り組む親 8 ERT を受けることの負担 

9 ERT の効果を実感したことの喜び 

10 児の優れた能力と不思議な力への賞賛 誇りである児たちの存在に鼓舞され

て遂行する親役割 

児たちへの限り

ない愛情と親役

割の遂行 

11 親役割の原動力になっている健康で優秀なき

ょうだいの存在 

12 きょうだいへの感謝と申し訳ないという思い 

13 学校・担任への不信・不満感と要望  
児の尊厳を守り不快な環境から擁護

したい強い思い 
14 児が周囲から大切にされ、特別な対応を受け

ることへの満足感 

15 意思表示できなくなったわが子への不憫な思

い 

不憫に思う児の世話を一心に担う親 
病気の進行への

懸念と不憫に思

う児の世話を一

心に担う親 

16 他人には頼めない児の世話 

17 児の成長に伴う育児から介護への以降への戸

惑い 

18 病気進行・悪化への強い不安と細心の注意 病気進行・悪化への強い不安と細心

の注意 

19 医療職への感謝 医療者への感謝の気持ちや憤り、ERT

経過とともに深まる医療者との関係 

ERT を継続する

ことへの迷いと

児にとっての最

良を模索する

日々 

 

 

20 不誠実な医療職への不信感 

21 病状進行に伴う世話の負担増と疲労困憊   ERT を続けても一向に回復の兆しを

見せない児の病状と変わらない世話 22 ERT を継続することへの疑問・迷い・憤り 

23 ERT の将来への不安 

病気への対処、家族の将来への不安 24 親と児たちの将来への不安 

25 他とは比べられないわが家の日常 他とは比べられないわが家の日常 委ねられた児の

命が平穏な家族

の生活の中で全

うできることへ

の願い 

26 病気進行、予後を意識した児との大切な慈し

みの時間（思い出づくり） 

命を委ねられた重圧感を癒す児と家

族の慈しみの時間 

27 児の生命の危機への緊迫感、危機回避と葛藤 
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[他とは比べられないわ
が家の日常]
[命を委ねられた重圧感
を癒す児と家族の慈しみ
の時間]
＜病気進行、予後を意
識した児との大切な慈し
みの時間（思い出づくり）
＞＜児の生命の危機へ
の緊迫感、危機回避と
葛藤＞

[医療者への感謝の気持ちや
憤り、ERT経過とともに深まる
医療者との関係]＜医療職へ

の感謝＞＜不誠実な医療職
への不信感＞
[ERTを続けても一向に回復の

兆しを見せない児の病状と変
わらない世話]＜病状進行に

伴う世話の負担増と疲労困憊
＞＜ERTを継続することへの
疑問・迷い・憤り＞

[病気への対処、家族の将来
への不安]＜ERTの将来への

不安＞＜親と児たちの将来へ
の不安＞

＜健常でない児に抱いた不安と腐
心しながらの育児＞

＜病名告知の衝撃と変わらない児
への愛情、育てる覚悟＞

【病名告知の衝撃にも変わらない児へ
の愛情と腐心しながらの育児】

[迷いつつも児の延
命に掛けるERTへ
の期待]

＜命の期限を宣告
された衝撃＞＜夢
の治療薬、実現へ
の消極的な願い＞
＜ ERTへの期待＞
[一縷の望みを懸け

た骨髄移植への迷
いと決断]
[ERTの効果と児の

成長に喜びを得て
ERT継続に取り組む
親]＜遅れつつも発

達する我が子への
愛着＞＜ ERTを受

けることの負担＞
＜ ERTの効果を実
感したことの喜び＞

診
断
告
知

ERT

の
開
始

【迷いながら選択したERTに効果

を得て奮闘する児の世話】

[誇りである児たちの存在に鼓舞されて遂行する親役割]＜児の優れた能力と不思議な力への賞
賛＞＜親役割の原動力になっている健康で優秀なきょうだいの存在＞＜きょうだいへの感謝と申
し訳ないという思い＞
[児の尊厳を守り不快な環境から擁護したい強い思い]＜学校・担任への不信・不満感と要望 ＞
＜児が周囲から大切にされ、特別な対応を受けることへの満足感＞

【児たちへの限りない愛情と親役割の遂行】

[不憫に思う児の世話
を一心に担う親]
＜意思表示できなく
なった我が子への不憫
な思い＞＜他人には
頼めない児の世話＞
＜児の成長に伴う育
児から介護への以降
への戸惑い＞
[病気進行・悪化への
強い不安と細心の注
意]

【病気の進行への懸念
と不憫に思う児の世話
を一心に担う親】

【ERTを継続することへの迷い
と児にとっての最良を模索す
る日々】

【委ねられた児の命が平穏な
家族の生活の中で全うできる
ことへの願い】

図2 ERTを継続しているMPSⅡ型（重症型）の児を養育する親の体験

【 】;カテゴリー
［ ］;サブカテゴリー
< >;概念名

;関係の方向

児の誕生 （乳・幼児期） （学童・思春期） 成長発達
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発達の方向

ERT
の
開
始

診
断
告
知

軽
症
型
の
児
を
養
育
す
る
親
の
体
験

重
症
型
の
児
を
養
育
す
る
親
の
体
験

精神的打撃から
脱出できたERT
への期待

病名告知の衝撃
にも変わらない児
への愛情と腐心し
ながらの育児

迷いながら選択
したERTに効果を

得て奮闘する児
の世話

病気の進行への
懸念と不憫に思
う児の世話を一
心に担う親

児たちへの限りない愛情と親役割の遂行

ERTを継続することへ
の迷いと児にとっての
最良を模索する日々

委ねられた児の命が平穏
な家族の生活の中で全う
できることへの願い

ERTを受けること
に対する負担感
を上回る安堵と
喜び

ERTと学業の両
立実現のための
健闘と葛藤

家族の成長感と親役割
の意欲

ERTの継続困難や病
気進行への懸念

社会的支援と

新治療開発への期待

・生活におけるERTの
重要性大
・新治療に関する情報
収集

・ERTよりも優先すべ
きことがある
・児と家族の平穏な
生活

図3 ERTを継続しているMPSⅡ型の児を養育する親に共通する体験

児
の
誕
生

3
9



概念とその定義：ERTを継続するMPSⅡ型（軽症型）の児を養育する親の体験  

 概念 定義 

1 不安を抱え続けながらの育児と戸惑い 出生から児の体調が良くないことに不安を抱えていた。これでいいのかなあという不安を

抱え、戸惑いながら児を養育していた時期の様子。 

2 稀少難病の診断告知による精神的衝撃と納得感 ようやくわかった病名。その告知は予想外の内容で、遺伝性の疾患であることや完治が困

難であることに大きな精神的打撃を受けた時の思い。 

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 を開始することで病気の進行を抑制することができることを知る。ERT は重症型の

場合に比較し効果が期待できることを知り精神的に落胆していた気持ちに光が刺しこんだ

思い。 

4 軽症型で救われた思い 同じMPSⅡ型でも重症か、軽症か、によって病気の症状・進行や予後が違うことを知り、

軽症型でよかったという思い。不幸中の幸いに似た思い。 

5 通院に付き添うことの制約と負担感 児の ERTに付き添うことへの時間的制約や負担感。病院のシステムで生じる生活への制約

や負担感。 

6 治療を嫌がる児の説得に対する苦心 学校を毎週決まった時間に早引きさせること、注射の準備や痛み、児にとって心地よくな

いこと辛いことをさせることへの苦しい思い。 

7 痛みを伴う医療行為を繰り返し見ることの辛さ 児が注射の穿刺痛を我慢したり、嫌がったりするのを見ることの辛い思い。ERTは児にと

って重要な治療だが痛い思いをさせることの親の辛さ。 

8 ERTの効果を実感できたことの喜び ERTを受けたことによって得られた効果への喜び。劇的な症状の改善に ERTへの信頼を

確たるものにした思い。 

9 児の成長を実感できた喜び ERTを受けたことによって得られた効果により、身体的成長が促進され停滞していた身長

の伸びが確認できた喜び。 

10 学業継続のための学校への要望と期待 ERTを続けながら学業に支障を来さないように学校に配慮を求め奮闘した様子。 

11 ERT継続のための医療機関への要望と期待 治療システムへの不満に対し、要望をかなえるために行動した努力と医療機関への期待。

治療中の環境やシステムが整えられていくプロセスへの満足感。 

12 児の自立を願う気持ち 「ERTが効を奏し病気の進行が抑制できれば社会人として自立することが可能になる」こ

れが現実になることへの願いと自立に向けた児への関わり。 

資料１ 



13 病児に掛かりきることに伴う他きょうだいへの

申し訳なさ 

病児優先になってしまう生活で、他のきょうだいに充分手をかけてあげられなかった（あ

げていられない現状）ことに対するきょうだいに申し訳ないという気持ち。 

14 他の難病児や重症児への憐れむ心 軽症型の児には ERTという有効な治療がある、それに比べ ERTの顕著な効果が得られな

い重症型の児や、治療法のない難病児への同情、うちとは違うという隔たり感。 

15 周囲の公費負担への批判に対する心痛 高価な薬剤を公費負担で治療に使われている事に対する周囲からの中傷に傷ついたり、憤

りを感じた経験。 

16 ERTの副作用への怯え ERTの副作用が出現するようなことがあると ERTそのものを見送るおそれにつながる。

ERTが中断されることは病気が進行するおそれにつながり不安は大きい。副作用出現への

不安な思い。 

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 

生涯この治療を続けることができるのだろうか、打ち切られたりすることはないか、ERT

ができなくなったらどうなるのだろうかという漠然とした不安。 

18 合併症悪化への不安 耳鼻科疾患、心臓弁の障害、脊椎の障害など、合併症が気がかり。ERTによって病気の進

行は抑制されても合併症はに対しては ERTが作用しないものがあり、合併症が進行するこ

とへの危惧。 

19 代替療法への期待 体調を整えるために、身体に良いといわれることは何でもやってみたい。それで少しでも

体調を良好に維持できれは良いという代替療法への期待と、実際に実施した代替療法。 

20 児の成長に伴い深まる児への愛情 養護するだけの存在だった児から親が労われたり気遣かわれた体験、親への思いやりに嬉

しさを感じ児の精神的成長を感じる体験、ますます児への愛情が募る思い。 

21 家族の絆と成長を実感 児の病気の診断時からこれまでを振り返ると、混乱しながらも家族が協力してこられたこ

とへの自負と困難を乗り越えながら成長できたことの実感。 

22 理解者を得られた安堵感 病気の児を養育する苦悩に耳を傾けてくれる人との出会いに勇気を得て前向きな気持ちに

なれたことへの感謝と安堵。 

23 自分自身の成長の実感 親が社会との接点を持ち、いろいろな病気の人の立場や気持ちに思いをはせられるように

なった自分を成長したと感じている。児と児の病気がもたらしてくれた成長であるという

思い。 

 



24 社会へ発信することの勇気 社会に訴える力が必要、当事者の自分たちに発言力があることが必要で、発言力があると

ころに注目が集まり要望が実現化していくという考え。 

25 社会活動へのわきあがる意欲 仕事、ボランティア、いろいろな体験を通して社会に出て、広く社会を見ることの必要性

を感じ、それを実現したいという思い。 

26 医療社会への関心の広がり 児の ERTや通院や診療を通して、ムコ多糖症に限らず多くの難病児の現状や医療について

視野が広がっていく様子。 

27 社会への関心の広がり 信頼できる人、理解を得られた人などとの出会いを通して、さまざまな情報を得ながら視

野が広がっていく様子。 

28 新しい治療開発への期待 ERTは重要な治療ではあるが、もっと簡便で有効な治療法が開発されることへの期待と新

治療開発に協力を惜しまない態度。 

29 新情報把握の努力 新治療開発への期待に伴ってその進捗情報を早く手に入れるための努力の様子。 

 



概念とその定義：ERT を継続する MPSⅡ型（重症型）の児を養育する親の体験  

 概念 定義 

1 健常でない児に抱いた不安と腐心しながらの育

児 

健常でない児の様子に不安を抱きつつも、奇異な児の行動に対する周囲の理解のための腐

心しながら育児を続ける親の姿、繊細な健康管理をし続ける育児の大変さを表す。 

2 病名告知の衝撃と変わらない児への愛情、育てる

覚悟 

治癒が望めない進行性の病気と宣告され大きな衝撃を受けた体験。しかし変わらない可愛

い盛りの児への愛情と育てていこうという前向きな気持ち。親として日々の育児に一生懸

命だった体験。 

3 命の期限を宣告された衝撃 児の病気診断告知後に、余命を宣告されたときの驚き、衝撃とその後とった行動や対処。 

4 夢の治療薬、実現への消極的な願い ERT に対する期待、重症型の児に対する効果に疑問もあったが少しでも病気の進行を遅ら

せることができるなら我が子にもやってあげたいという希望。 

5 ERTへの期待 心臓や脳には効かないという事実は非常に残念であるが、病気進行の抑制、体調を整えた

り余命を延ばすことには効果がある ERT に期待し、治療としてやれるだけのことはやって

あげたいという思い。 

6 一縷の望みを懸けた骨髄移植への迷いと決断 骨髄移植を勧められたことへの衝撃と混迷。骨髄移植までの決意までの戸惑いと新しい希

望。 

7 遅れつつも発達する我が子への愛着 児の誕生時は健常児と全く差がなく病気があることさえ見分けがつかない。幼児期はある

程度は発達して頼もしい様子を見せてくれた愛おしい児への愛着と頭によぎる今後の成長

への不安。 

8 ERTを受けることの負担 ERT のため週 1回、児を連れて通院することの負担感。点滴の際血管確保が困難な状況を

見ることの辛さなど、ERT にまつわる「大変」な思い。 

9 ERTの効果を実感したことの喜び ERT を受けることによって得られた効果や喜び、良かったこと。明らかな身体的症状の改

善を目の当たりにした喜び。明らかな身体症状の改善は見られないけど ERT が効いている

おかげで現状維持ができているという思い。 

10 児の優れた能力と不思議な力への賞賛 わが子の発達の可能性を実感し、それを周囲の者や他人にアピールしたい思い。発達の可

能性をわが子や同疾患の児の優れた能力と受け止めている。また、児は、健常児にはない

特別な能力をもっていると受け止めている。 
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11 親役割の原動力になっている健康で優秀なきょ

うだいの存在 

病児を思いやったり可愛がってくれる健康なきょうだいの存在に励まされる思い。成績優

秀で習い事にも才能を発揮しているきょうだいは自慢の子どもである。子どもの自慢。 

12 きょうだいへの感謝と申し訳ないという思い きょうだいへの感謝の気持ちや申し訳ないという思い。健康なきょうだいに恵まれて良か

ったという気持ちの表れ。 

13 学校・担任への不信・不満感と要望  学校・担任への不信感、不満感。要望によって学校や担任が態度を改めてくれることは嬉

しい。自分の意思を表現できない・自由に動けない、子どもに対する特別な配慮を求めて

いる。特別な配慮をしてくれない先生への厳しい目。 

14 児が周囲から大切にされ、特別な対応を受けるこ

とへの満足感 

周囲の人が児に関心を示し、児に配慮してくれることへの満足感と児を大切にしてもらっ

ていることへの安堵感。 

15 意思表示できなくなった我が子への不憫な思い 児が伝えようとするサインも理解しにくい状態で、対話が困難となった児への憐憫を示し

た思い。 

16 他人には頼めない児の世話 言葉で意思表示ができない児のニーズをくみ取れるのは親である自分しかいないという自

負。児の世話は命に直結する重要な仕事であり、大変ではあるが他人に説明したり依頼し

たりする方がストレスになるという思い。 

17 児の成長に伴う育児から介護への以降への戸惑

い 

児に二次性徴の徴候が認められてきたことへの戸惑いとこれを契機に育児から介護に移行

することへの抵抗の表れ。 

18 病気進行・悪化への強い不安と細心の注意 徐々に病状が進行している事に気づくときの不安。病気の進行、症状の悪化、異変への強

い不安。進行や合併症の悪化の誘因・要因になるようなことを避けて日常のケアに細心の

注意を払っている様子。 

19 医療職への感謝 児が ERT を続けるにあたって医療職がとってくれた対応に感謝する気持ち。 

20 不誠実な医療職への不信感 医療者側のミスや無知に遭遇した時の医療者の不誠実な態度への憤りの表れ。 

21 病状進行に伴う世話の負担増と疲労困憊   多彩な病状進行に対応した工夫を余儀なくされ、軽減されないで増すばかりの世話の負担

と過労の様子。 

22 ERTを継続することへの疑問・迷い・憤り ERT の効果への疑問。ERT を処方どおり継続していても、病気の進行が抑制されている

のか、改善しているのか不明なままの不安な思い。ERT の効果が実感できないことへの苛

立ち、副作用や痛みを堪えてまで継続する意味があるのか抱く疑問、医師もはっきり言わ



ない憤り。 

23 ERTの将来への不安 ERT を自分たちの都合ではなく継続できなくなることへの不安（打ち切られる不安）。 

24 親と児たちの将来への不安 自分たち親が加齢にともない児の世話が大変になってきた時への不安と、今後の児の進路

や、家族がケアできない時の児の受け入れ施設が整っていないことへの不安。 

25 他とは比べられない我が家の日常 他とは比べられない我が家の日常を大切にしたいという思い。ERT を負担とは捉えない。

ERT の機会を幸運なひと時ととらえて日常に組み込まれている感覚の表れ。 

26 病気進行、予後を意識した児との大切な慈しみの

時間（思い出づくり） 

ERT を継続することよりも、児が喜ぶこと・楽しいことをさせてあげたい思いの表れ。今

の生活を大切にしたい思い。ERT より子どもの希望を優先させたい思い。 

27 児の生命の危機への緊迫感、危機回避と葛藤 子どもの急変に動転するものの親の対処によって危機を乗り切るがその後の葛藤に苦しむ

様子。 
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