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ホルモン受容機構異常に関する調査研究 

分担研究報告書 

甲状腺ホルモン不応症の診療指針の作成 

研究分担者 山田正信 群馬大学大学院医学系研究科病態制御内科 教授 

 

研究要旨：甲状腺ホルモン不応症は甲状腺ホルモンに対する標的臓器の反応性が減弱

している症候群である。多くは甲状腺ホルモン受容体(TR)β遺伝子のミスセンス変異

が原因であるが、TSH 不適切分泌症候群(SITSH)を呈するため、バセドウ病などと誤診

され不適切な治療が行われることがあり、正確な診断、治療のために診断基準の作成

が必要である。これまでに、甲状腺ホルモン不応症の診断基準、重症度分類、遺伝子

診断の手引きを作成して公表した。 

 

Ａ．研究目的 

甲状腺ホルモン不応症(Syndrome of 

Resistance to Thyroid Hormone)は、甲状

腺ホルモンに対する標的臓器の反応性が

減弱している常染色体性優性遺伝形式の

家族性症候群である。不応症家系の約 85%

に甲状腺ホルモン受容体(TR)β遺伝子変

異が認められることから、甲状腺ホルモン

不応症は TRβの異常症と同義と考えられ

るようになっている。甲状腺機能亢進症状

から低下症状まで様々な症状を呈するが

根本的な治療法は確立されていない。甲状

腺ホルモン高値にもかかわらず TSH が抑

制されない TSH 不適切分泌症候群(SITSH)

を呈するため、バセドウ病などと誤診され

不適切な治療が行われることがあり、正確

な診断、治療の指針の作成が必要である。 

 

Ｂ．研究方法 

日本内分泌学会及び日本甲状腺学会の

会員から１５名の委員を選び、診療指針作

成委員会（委員長山田正信）を立ち上げた。

内分泌学会及び甲状腺学会の折に委員会

を開催すると共に、委員間の意見調整、討

議は電子メールで行っている。 

TRβ遺伝子検査は、書面を用いた十分な

インフォームドコンセントのうえで末梢

血からゲノム DNA を抽出して行う。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究については群馬大学医学部ヒト

ゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理審査

委員会の承認(受付番号 65)を得て行って

いる。 

 

Ｃ．研究結果 

甲状腺ホルモン不応症の診断基準、重症

度分類は発表済みである。本年度は、遺伝

子診断の手引きを作成し、日本甲状腺学会

のホームページ上に公表した。レジストリ

ー作成に向けて生物統計学者と共同でシ

ステム構築を開始した。治療ガイドライン

の作成に向け、CQ を制定し文献収集を終

了した。 

 

Ｄ．考察 

専門家以外の医師が甲状腺ホルモン不

応症を正しく診療できるようにするため

には、適切な診断及び治療指針の制定が不

可欠である。今回、診断基準、重症度分類、



29  

遺伝子診断の手引きを正式に制定して公

開したことで、広く全国の診療に役立つこ

とが期待される。今後、治療ガイドライン

およびレジストリーの策定が必要である。 

 

Ｅ．結論 

 甲状腺ホルモン不応症の診断基準、重症

度分類、遺伝子診断の手引きを作成して公

表した。 

 

Ｆ．健康危険情報                     

  該当なし 
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 2. 実用新案登録 
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 3.その他 

 特記事項なし 

 


