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研究要旨：成人ビタミン D依存症 2型患者の治療法は確立していない。小児期に低カ

ルシウム血症、低リン血症、くる病所見を示した成人患者にビタミン D受容体不活性

型変異を見いだし、経口カルシウム製剤のみで二次性副甲状腺機能亢進症や骨代謝回

転の亢進が改善することを見いだした。 

 

Ａ．研究目的 

ビタミン D 依存症 2 型は、ビタミン D

受容体不活性型変異による疾患である。成

人本症患者の治療法は確立していない。そ

こで本症患者の病態を追跡することによ

り、成人患者の治療法を確立することを目

的とした。 

 

Ｂ．研究方法 

小児期に低カルシウム血症、低リン血症、

くる病所見を示した成人患者のビタミン

D受容体遺伝子を検討した。また本症患者

を、経口カルシウム製剤のみで経過観察し

た。 

（倫理面への配慮） 

倫理委員会の承認のもと、本人の了承を得

て行った。 

 

Ｃ．研究結果 

本患者が、ビタミン D受容体不活性型変

異のホモ接合体であることが判明した。経

口カルシウム製剤のみの治療で、二次性副

甲状腺機能亢進症、骨代謝回転の亢進が改

善した。 

 

Ｄ．考察 

ビタミンD依存症2型はビタミンD受容

体遺伝子変異による疾患であるため、活性

型ビタミン D 製剤が無効である場合があ

る。本患者がカルシウム製剤のみで治療可

能であったことから、ビタミン D受容体の

主要な作用は腸管カルシウム吸収の促進

である可能性がある。 

 

Ｅ．結論 

成人ビタミン D依存症 2型患者は、経口

カルシウム製剤のみで治療可能な場合が

ある。 

 

Ｆ．健康危険情報                     

  該当なし 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

 1. 特許取得 

 該当なし 

 2. 実用新案登録 

 該当なし 

 3.その他 

 特記事項なし 

 


