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笠井清登さん（東京大学 医学部附属病院 精神神経科） 

 

当事者・家族との共同創造に基づく統合的な支援のかたち 

〜22q11.2欠失症候群の重複する困難に挑む PPI〜 

 

身体・知的・精神的な症状が重複して現れることも多い 22q11.2 欠失症候群。重症度の個人

差も大きいため、既存の細分化された医療・福祉・教育制度では、希望する支援を利用するこ

とは難しいという当事者や家族の切実な声があります。笠井さんは、精神医学の専門家として、

当事者や家族の抱える重複した困難を新しい概念で対応する必要性を感じ、専門外来を設置

し、当事者・家族とともに困難を明らかにしています。成果は、本疾患のガイダンスの作成に留

まらず、精神科の診療や医学部教育にも利活用されています。当事者・家族との共同創造の重

要性や統合的な支援の在り方について、お話を伺いました。 

 

 

22 HEART CLUBとの出会いと取組みのきっかけ 

 

―22q11.2 欠失症候群の患者・家族会「22 HEART CLUB」と出会うきっかけは何だった

のでしょうか？ 

 

笠井：22 HEART CLUB は、2001 年から活動する患者・家族会（以下、患者会）で、当時は

幼少期の患者さんが多く、22q11.2 欠失症候群の症状の中でも、特に先天性心疾患を

抱える子どもとその家族の支援が中心課題でした。そのため、先天性心疾患や遺伝カウ

ンセリングの専門家が患者会のアドバイザーとして関わってきました。2014 年ごろに

なって、患者会に所属する子どもたちが 10 代になり、こころの支援が新たな課題とな
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ったため、精神科医とも情報交換を始めるようになりました。 

私がこの団体と関わるようになったのは、都立松沢病院（当時）の岡崎祐士さんから紹

介いただいたことが始まりです。その後、会の会長さんたちと面会し、協力する流れとな

りました。 

  

―22q11.2 欠失症候群は希少疾患ですが、笠井先生はそれまでにこの疾患の診療経験はあ

ったのですか？ 

 

笠井：医師になって 10 年に満たない頃でしょうか、22q11.2 欠失症候群の疑いがある患者

さんに出会いました。学術誌で読んだ症例と似ていると思い、ご本人やご家族に染色体

検査を勧めたところ、実際にこの疾患であることが判明し、症例報告として発表したこ

とがあります。私は、その後も患者さんを何人か診療しました。患者会の方々にとっては、

私のような 22q11.2 欠失症候群の患者さんの診療経験を持つ精神科医と直接話すの

は初めてだったため、座談会というかたちで対話をする機会に発展しました。 

 

―患者会のみなさんと協働していくことは自然な流れだったのでしょうか。 

 

笠井：私が新人として入った精神科の医局は、当時は医師も看護業務や精神保健福祉の仕事

を担っており、住まいのない患者さんのアパート探しなども含めて様々な体験ができま

した。このように、研修医時代から患者さんの生活に密着した診療が普通だったので、患

者会で話したり、地域活動に関わったりすることにも抵抗がなく、自然と馴染むことがで

きました。すごくかけがえのない経験で、ラッキーだったなと今でも思っています。 
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専門外来の設立、そしてエビデンスとガイダンスの共同創造へ 

 

―当初、22 HEART CLUBさんとは座談会形式の交流からはじまりましたが、次第に研究や

支援が必要だと捉え直されたのはどうしてだったのでしょうか。 

 

笠井：22 HEART CLUB さんの熱意に惹かれて参加した座談会での参加者の自己紹介は、

私が思わず聞き入ってしまうほど壮絶でした。お子さんが小さなころには先天性心疾患

を経験し、だんだんと精神症状や知的障害、教育や福祉制度に向き合わなければならな

いなど、成長の節目で様々な困難に直面していました。 

特に学校教育では、普通学校や肢体不自由特別支援学校では「知的障害があることで適

切な対応が難しい」、知的障害特別支援学校では「身体障害があることで～」といわれ、

医療機関でも内科では「精神症状があるため対応が難しい」、精神科では「内科の症状が

あるから対応が難しい」とされることが多い、と語られたことが印象的でした。このよう

な困難が重複している状況を聞き、私たち精神医学の専門家としても新しい視点や概念

での対応が必要だと感じました。患者さんや家族がどこで困っているのかを研究として

明らかにし、支援につながる資料や素材を作ろうと決意したのです。 

 

―そして、まずは病院内に専門外来が設置されたのですね。 

 

笠井：東京大学医学部附属病院は、他の医療機関で対応が難しい複雑なケースや複数の病気

が重なる患者さんも受け入れており、各科で様々な疾患の専門外来が設置されています。

22q11.2 欠失症候群の専門外来は、私たち精神神経科とこころの発達診療部（児童精

神科）が中心となり、小児科と協力しつつ、2017年の設置からこれまで約70人の患者

さんを診療してきました。 

 

―その後、AMED事業として、22q11.2欠失症候群のガイダンス作成に至った経緯を教えて

下さい。 

 

笠井：2014年から 2017年ごろまで、座談会に参加しながら多くを学びました。2017年に

専門外来を立ち上げ、診療でより多くの患者さんの生活歴や困りごとを詳しく伺う中で、

重複障害による困難さが明確になってきました。そこで、その困難さを定量的に把握す

るため、アンケート調査を実施しました。調査から得られた成果も利活用しながら

「22q11.2 欠失症候群のある人とその家族の統合的支援のためのガイダンス」を作成

しました。 

アンケート作成時に、22 HEART CLUBの方々に質問の答えやすさや有用性について

確認していただき、聞かれたくない内容や不必要な内容が含まれないよう配慮しました。 
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―ガイダンス要約版の冒頭には（22q11.2 欠失症候群の）「支援に関わる人に求められる 10

の基本」がまとめられています。この掲載の意図は何だったのでしょうか。 

 

笠井：2004 年にイギリス保健省が策定した「精神保健サービスの実践に携わるすべての人に

求められる 10の基本（The Ten Essential Shared Capabilities）」を参考にして、

22q11.2 欠失症候群向けに変更して掲載しました。「パーソナル・リカバリー」の概念に

基づき、当事者個々人の望む生活を目指すプロセスを重視したものです。この文章を冒

頭に記載したのは、ガイダンスの中で 22q11.2 欠失症候群を「大変な疾患」としての印

象を与えるよりも、支援に共通する大切な考え方を伝えることが重要だと考えたからで

す。診療科として精神疾患の患者さんと接する中で培ってきた支援の理念も盛り込みな

がら、支援者は困難な中でも 22q11.2 欠失症候群の患者さんへの支援可能なポイント

を見出すことが可能である、まずはそうした姿勢や理念を伝えようと思いました。 

 

 

（「22q11.2欠失症候群ガイダンス」要約版 p3-4より） 
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―このガイダンスができたときの患者サイドのリアクションはどうでしたか。 

 

笠井：完成版のみを確認いただいたのではなく、作成の途中でも意見をもらっていました。長

いバージョンのガイダンスを作成する中では、ご家族から「初めて自分たちが感じていた

ことを言葉にしてくれた」といった反応がありました。これまで医師や先生たちに伝わり

にくかったことをこの資料で伝えられるとの声もありました。学校への説明に使いやす

いように、エッセンスをまとめた短いバージョンも用意しました。 

この資料は患者・家族が学ぶためというより、持参することで周囲に自分たちの状況を

理解してもらうためのものとして捉えています。周りの理解が進むことで、ご本人やご家

族の負担が軽くなることを目指しています。 

 

―先生がたが実施したアンケートやインタビュー調査は論文としても発信されていますが、当

事者・ご家族・支援者向けに作成されたウェブサイト「22q-pedia（にじゅうにきぺでぃあ）」

でも調査内容のエッセンスをわかりやすく掲載されていますね。 

 

笠井：これらの調査は、22 HEART CLUBの方々の「疾患について医療・教育・福祉関係者に

知ってほしい」「自分たちの見えにくい特徴を言葉にしてほしい」という切実な思いから

始まっています。成果は、日本語でわかりやすく当事者やご家族向けに書いていて、特

に 22 HEART CLUB のかたやウェブサイトをご存じのかたを中心に情報発信するこ

とで、当事者に勇気を与えられたらなと思っています。不安や疲れやすさ、重複障害と

いったテーマも、社会や教育側の配慮が必要だという観点で論文にまとめています。 

 

成果を医療や社会に広めていくためのアクション 

 

―22q11.2 欠失症候群のケースで得られた成果を、今後医療にどのように活かしていきた

いとお考えですか？ 

 

笠井：日本の精神医学は、まだ当事者の困難を見る視点が「医学モデル」に偏っていて、「社会

モデル」の視点が十分に取り入れられていません。時代に合わせて社会モデルを取り入

れなければ、かえって支援が有害になる可能性があると感じています。というのは、当

事者の機能障害（インペアメント）と社会環境の間に障害（ディスアビリティ）があると考

えるのが社会モデルですが、前の時代に医学モデルに依拠して開発されたインペアメン

トを解消しようとする支援法は、今の時代には、社会の変化に応じてディスアビリティの

あり方が変化しているため、ディスアビリティの解消につながらないばかりか、かえって

ディスアビリティを増大させる可能性もあるからです。特に心理社会的な治療法は時代

とともに急速に変わるため、従来の臨床試験の手法による治療開発が合いにくい部分
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もあります。従来のエビデンスの出し方にこだわらず、社会モデルに基づいて、どこに当

事者の困り事があるのかを見定め、変えるところから変えていく、という考え方も取り

入れていかないといけないと思っています。 

今回の研究成果の一部は、精神科領域の学会や学術誌でも発表していまして、その中で

徐々に日本の精神医学にも、社会モデルや共同創造の概念が広まればと考えています。

希少疾患の治療法開発や臨床調査票の変更には非常に時間がかかるため、当事者にと

って一種の環境でもある医療者側の考え方を変えていくことも有用なのではないかと

も思っています。 

 

―大学の医学教育のほうでも同様の実践をされていますね。 

 

笠井：今回、22q11.2 欠失症候群の患者さんやご家族から学ぶことで、私たち医療人も障害

の社会モデルや人権モデルについての理解や、共同創造のあり方についての理解が進

みました。この経験を医学教育に活かすため、東京大学医学部に医学のダイバーシティ

教育研究センターを 2021 年に立ち上げ、医学生への教育活動をはじめました。「当事

者性」を理解する医療従事者が増えることで、他の疾患や障害へも理解が深まると考え

ています。精神疾患や他の障害へのスティグマを持つ前に、自分の弱さを自覚し、他者

の立場を理解できるような教育を行っています。今年度から、医学部2年生全員に20

時間のチュートリアル教育としてダイバーシティとインクルージョンについて学ぶプログ

ラムを実施しています。 

 

―最後に、このコラムの読者のかたにもメッセージをお願いいたします。 

 

笠井：当事者や家族のかたからは、社会環境との間に見えにくい障壁があることを細やかに見

てほしい、という話をよく伺います。これは個々の疾患の話に留まらず、人間社会全体へ

のメッセージとして捉えるべきだと感じます。医療者・支援者だけでなく一般の市民も、

苦しみは必ずしも当事者本人側だけにある

のではなく、社会環境との不一致から生じ

ることも多いと理解することが大切です。

医療・教育・福祉などの社会環境は善意で

合理的に作られていても、細分化されてい

たりして、そこにうまく当てはまらないこと

で困難が生じている現状を知ってもらうこ

とが、社会全体にも良い影響をもたらすと

考えています。 
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―当事者側だけに着目するのではなく、定型的な社会や支援の構造自体にも目を向け、変革

していく必要があるということですね。本日はありがとうございました。 

 

参考情報・リンク等 

東京大学 医学部附属病院 精神神経科 ホームページ 

http://npsy.umin.jp/  

 

東京大学医学部附属病院 22q11.2欠失症候群メンタルヘルス専門外来 

https://www.h.u-tokyo.ac.jp/info/20170426.html  

 

東京大学 医学のダイバーシティ教育研究センター ホームページ 

https://cdmer.jp/  

 

22 HEART CLUB ホームページ 

https://22hc.com/  

 

難病情報センター 22q11.2欠失症候群（指定難病 203） 

https://www.nanbyou.or.jp/entry/5317  

 

22q-pedia（にじゅうにきぺでぃあ） ホームページ 

https://22q-pedia.net/  

＊「22q11.2欠失症候群ガイダンス」もこちらからご覧いただけます。 

 

 

The Ten Essential Shared Capabilities 

「精神保健サービスの実践に携わるすべての人に求められる 10 の基本」（『精神保健サービス

実践ガイド』，日本評論社） 
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