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研究要旨：内分泌代謝領域の甲状腺、副甲状腺・ビタミン D、糖尿病の３領域に

関してホルモン受容機構異常症の研究を行った。甲状腺ホルモン不応症の治療指針

策定が終了し、書籍として公表し、研究成果の社会還元を行った。前研究班で作成

した、「甲状腺クリーゼ診療ガイドライン 2017」の有用性を検証するために多施設

前向きレジストリー研究を実施した。2012年に実施した全国疫学調査よりも 30日

後死亡率は 5.5％と半減し、本診療ガイドライン 2017が甲状腺クリーゼ診療に有効

であることが明らかとなった。副甲状腺機能低下症の鑑別診断、鑑別フローチャー

ト、低カルシウム血症鑑別診断の手引きの改訂を行った。日本骨代謝学会学術集会

で改訂版を公表し、改訂に関する会員の意見を募った。ビタミン D 抵抗性くる病/

骨軟化症の多くを占める X連鎖性低リン血症性くる病/骨軟化症（XLH）の診療ガイ

ドライン作成委員会を発足させ、クリニカルクエスチョンを設定し、文献検索を行

った。さらに、ビタミン D抵抗性くる病/骨軟化症レジストリ構築により、殆どの

原因を占める XLH と腫瘍性骨軟化症の臨床像の相違、および XLHの小児期から成人

期への合併症の増加が示された。インスリン抵抗症の新たな疾患分類・診断基準に

基づいて、「インスリン抵抗症」、「脂肪萎縮症候群」および「ウォルフラム症候

群」電子疾患レジストリを構築し、患者登録を進めた。インスリン抵抗症と脂肪萎

縮症に対して SGLT2阻害剤の効果を検討する医師主導治験の結果を取りまとめて論

文公表した。 
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Ａ．研究目的 

内分泌代謝領域の甲状腺、副甲状腺・ビタミン

D、糖尿病の３領域に関してホルモン受容機構異

常症の研究を行う。副甲状腺ホルモン（PTH）不

足性副甲状腺機能低下症・偽性副甲状腺機能低下

症・ビタミン D抵抗性くる病/骨軟化症の診断基

準の改訂、および低 Ca血症性疾患鑑別の手引

き・フローチャートの改訂を行う。患者レジスト

リを構築する。甲状腺ホルモン不応症の適切な診

断及び治療指針の策定を行う。現行の甲状腺ク

リーゼ診療ガイドラインの有効性を評価すると

ともに、甲状腺クリーゼ診療に関するエビデン

ス創出を目的として、多施設前向きレジストリ

研究を実施する。A 型インスリン抵抗症やその

近縁の疾患について難病指定に準拠した疾患分

類・診断基準の作成と疾患レジストリ作成を行

う。ウォルフラム症候群の疾患実態を再調査

し、WFS1 遺伝子異常症とそれ以外の原因によ

るウォルフラム症候群を適切に診断するために

診断基準を検証する。脂肪萎縮症の疫学調査や

レジストリの整備によりわが国の実態を把握

し、わが国に即した病型分類および診断基準の

策定を目指す。 

Ｂ．研究方法 

PTH不足性副甲状腺機能低下症・偽性副甲状腺

機能低下症、低 Ca血症性疾患鑑別の文献的考察

を行い、既に施行済みの副甲状腺機能低下症・偽

性副甲状腺機能低下症の疫学調査結果をまとめて

診断基準改定の基盤となるエビデンスを創出する

とともに、これに基づく低 Ca血症性疾患鑑別フ

ローチャート案の作成を進めた。検索された原因

疾患・遺伝子を PTH不足性副甲状腺機能低下症の

鑑別フローチャートに加えた。偽性副甲状腺機能

低下症の関連遺伝子の検討可能状況の調査によ
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り、偽性副甲状腺機能低下症の新たな分類、診断

法を提唱した。ビタミン D抵抗性くる病/骨軟化

症のアンケート調査結果を解析した。遺伝学的解

析を行った。 

日本内分泌学会及び日本甲状腺学会の会員から

甲状腺ホルモン不応症診療指針作成委員会を作

り、Minds・GRADEが定める手法に基づいて診療

ガイドラインの作成を行った。データ集積管理シ

ステム REDCapを利用し、主に内分泌学会認定専

門医施設を対象に甲状腺クリーゼに関する情報を

収集し、無機ヨウ素投与と生存転帰との関連につ

いて解析した。 

インスリン抵抗症の診療実態調査、患者の病

態・遺伝子解析、既報の疾患情報の収集などを

行い、日本糖尿病学会内に設置された「インス

リン抵抗症の疾患分類と診断基準策定のための

WG」と連携して、インスリン抵抗症の新たな疾

患分類・診断基準を作成した。ウォルフラム症

候群の疫学調査結果の再分析、追跡が可能な症

例のフォローアップ、新規症例解析を行い臨床

情報のアップデートを行った。「脂肪萎縮症診療

ガイドライン」の英語版の作成、先天性脂肪萎

縮症の遺伝学的解析、レジストリ構築の準備を

行った。 

（倫理面への配慮） 

大阪大学、千葉大学、和歌山県立医科大学、神戸

大学、山口大学倫理審査委員会へ研究計画書を提

出し、承認を得た。人を対象とする生命科学・医

学系研究に関する倫理指針に従い行った。 

 

Ｃ．研究結果 

偽性副甲状腺機能低下症の診断基準および低

Ca血症性疾患鑑別フローチャートの改訂案につ

いて検討した。偽性副甲状腺機能低下症の 2型は

病型分類から除くこととした。1c型は GNAS遺伝

子病的バリアントを有する 1a型に含まれること

が明らかとなった。Ellsworth-Howard試験を偽

性副甲状腺機能低下症の診断上必須とはしないと

した。Definite診断には遺伝子診断を加えた。

本邦でも、GNAS遺伝子変異やインプリンティン

グ異常の検討が、一部の検査機関で可能であるこ

とが判明した。PTH不足性副甲状腺機能低下症の

分類について、新たな遺伝性疾患の追加を検討

し、新たに DiGeorge症候群 2型 (NEBL?)、

Kenny-Caffey症候群 2型 (FAM111A)、Tubular 

aggregate myopathy 2 (ORAI1)、CHARGE症候群 

(CHD7, SEMA3E)、Dubowitz症候群、常染色体顕

性低カルシウム血症 2 (GNA11)、X連鎖性副甲状

腺機能低下症 (SOX3? FHL1?) が検索された。副

甲状腺機能低下症以外の症状の有無によって

syndromicか non-syndromicかに大別し、フロー

チャートに加えた。全国調査の解析より PTH不足

性と偽性副甲状腺機能低下症を鑑別する intact 

PTHの cut-off値として従来の 30 pg/mlより高

値の 50 pg/mlもしくはそれ以上（特に乳幼児

例）が妥当であると考えられた。低 Ca血症の原

因としてのビタミン D「欠乏症」の cut-off値と

しては 20 ng/mlよりさらに低い 10-15 ng/mlが

妥当と考えられた。PTH不足性と偽性副甲状腺機

能低下症の症例を有する 188診療科からデータを

取得し、患者レジストリにデータを登録した。ビ

タミン D抵抗性くる病・骨軟化症の検討で、指定

難病の definiteと除外診断を満たした症例は

64%であった。ビタミン D抵抗性くる病/骨軟化症

の解析では症状・徴候に関連性を認めた。データ

を患者レジストリに登録した。PHEX遺伝子 3次

元構造解析モデルより、蛋白機能には基質結合性

に関わると考えられる亜鉛結合部位や cavityの

保存が重要である可能性が考えられた。 

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はウェブサイト上で公

表済みである。診療ガイドラインの作成を行

い、最終の微調整段階になった。甲状腺クリー

ゼの 110 例の登録を得た。先行解析時点での無

機ヨウ素投与例の総数は 101 例であった。無機

ヨウ素の投与タイミングと生存転帰との間に有

意な関連性を認めた。 

インスリン抵抗症の新たな疾患分類及び診断基

準を策定した。この疾患分ではインスリン抵抗

症を 1. 遺伝的インスリン抵抗症と 2. B型イン

スリン抵抗症に大別した。遺伝的インスリン抵

抗症は、1)インスリン受容体遺伝子異常、

2)PI3Kp85α遺伝子異常、3)その他の遺伝子異常

(AKT2遺伝子異常や TBC1D4 遺伝子異常などを含

む)、4)原因遺伝子未同定の４つに分類した。遺

伝的インスリン抵抗症の主要症状は、「肥満やそ

の他のインスリン抵抗性の原因を伴わない高イ

ンスリン血症（空腹時血清インスリン値 30μ

l/ml以上）」とし、主要症状があり、鑑別すべき

疾患である脂肪萎縮性糖尿病が除外されれば、

probable(疑い)とし、遺伝子検査によって原因

遺伝子が特定されれば definite（確診）と定義

した。疾患レジストリの作成を計画し、レジス

トリ概要や形式、収集情報などを決定した。遺

伝的インスリン抵抗症の疾患情報をさらに収集

した。ウォルフラム症候群では、研究期間内に

新たに３家系４人を加え、これまでに臨床的に

ウォルフラム症候群と診断された 42家系 54人
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の解析を行っている。臨床症状の検討と遺伝学

的解析（WFS1遺伝子）を行った。「脂肪萎縮症

診療ガイドライン」の英語版の作成、先天性脂

肪萎縮症症例の遺伝学的解析を実施した。レジ

ストリ構築の準備を進めた。 

Ｄ．考察 

PTH 不足性副甲状腺機能低下症・偽性副甲状

腺機能低下症・ビタミン D 抵抗性くる病/骨軟化

症、低 Ca 血症性疾患鑑別に関する文献整理や疫

学データのさらなる解析に基づき診断基準およ

び鑑別診断の手引きの策定、新規原因遺伝子の

追加、遺伝学的検査の保険適用を進める必要が

ある。臨床課題の解決のために、長期的なデー

タ蓄積が必要である。 

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。診療

ガイドライン等が書籍という形で公表すること

が決定し、研究成果を社会に還元できると考え

られる。昨年度に実施した中間解析から、甲状

腺クリーゼ診療ガイドライン普及により無機ヨ

ウ素の投与率が 80%から 98%に増加したと考え

られた。今回の先行解析において、無機ヨウ投

与の遅延により転帰が悪化する可能性が示唆さ

れた。 

27 年ぶりにインスリン抵抗症の疾患分類及び診

断基準の改定に至った。高インスリン血症の定

義としては、空腹時血清インスリン値 30μl/ml

以上としたが、その後の検討で、本定義は高い

特異度を持つものの、感度については十分でな

いことが明らかとなった。今後、空腹時の Cペ

プチド/インスリン（CPR/IRI）比率の検証を行

ってゆく予定である。ウォルフラム症候群の遺

伝学的解析、患者実態を検討した。現時点にお

ける我が国での診断基準の改定は必要ないと考

えられる。しかし、疾患の多様性を考慮し、診

断の感度および特異度を上げるための診断基準

の精緻化が求められる。「脂肪萎縮症診療ガイド

ライン」について海外の研究者との情報交換を

推進し、今後もレジストリの準備を進める予定

である。 

 
Ｅ．結論 

疫学調査の二次調査の解析に基づき、偽性副甲状腺

機能低下症と PTH不足性副甲状腺機能低下症の新

たな intact PTHの cut-off値が提案され、新た

な診断基準と診断の手引きが検討された。偽性副

甲状腺機能低下症の病因に基づく病型分類、診断

法が提唱された。PTH不足性副甲状腺機能低下症

の鑑別フローチャート、低 Ca血症性疾患の鑑別

診断を改訂している。ビタミン D抵抗性くる病/

骨軟化症の診断基準の妥当性検討の必要性が示唆

され、症例情報の継続的蓄積が必要であると考え

られた。 

 甲状腺不応症の診断基準、重症度分類、遺伝子診

断の手引き、診療ガイドラインの策定を行い、

書籍として公表し社会還元を行う準備段階に至

った。甲状腺クリーゼの登録症例数は目標に達

した。現行の診療ガイドライン普及の実態が明

らかとなり、また、無機ヨウ素投与タイミング

が予後に影響する可能性が示唆された。 
 インスリン抵抗症の新たな疾患分類及び診断基準

を発表し、これに基く疾患レジストリの作成に着
手した。ウォルフラム症候群の診断基準の改定は
現時点では必要ないと考える。広義のWFS1遺伝子
異常症の実態を含め、今後明らかにすべき点が依
然として多い。脂肪萎縮症は近年においても新し
い原因遺伝子や新しい病型の報告が続いており、
海外の研究者との連携やレジストリによる継続的
なデータ収集が必要であると考えられた。 
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(EMPIRE-01). Diabetes Ther. 2024;15(2):533
-545. 

11) Hachimijiogan, a traditional herbal medici
ne, modulates adipose cell function and am
eliorates diet-induced obesity and glucose
 intolerance in mice. Syota Kagawa, Katsuy
a Tanabe, Makoto Hiromura, Kakuyou Ogawa, 
Takayuki Koga, Takahiro Maeda, Kikuko Amo-

Shiinoki, Hiroyuki Ochi, Yui Ichiki, Shogo
 Fukuyama, Saori Suzuki, Natsuki Suizu, Ta
kaaki Ohmine, Sakurako Hamachi, Hiroshi Ts
uneki, Shigeru Okuya, Toshiyasu Sasaoka, Y
ukio Tanizawa and Fumihiro Nagashima.Front
iers in Pharmacology: 14:1167934. 2023. 

12) Selective proteasome degradation of the C-
terminal truncated human WFS1 mutants in t
he pancreatic beta-cells. Hiraku Tokuma, D
aisuke Sakano, Katsuya Tanabe, Yukio Taniz
awa, Nobuaki Shiraki and Shoen Kume. FEBS 
Open Biol 13(8):1405-1414. 2023. 

13) Comprehensive overview of disease models f
or Wolfram syndrome: toward effective trea
tments. Shuntaro Morikawa, Katsuya Tanabe,
 Naoya Kaneko, Nozomi Hishimura, Akie Naka
mura. Mammalian genome: official journal o
f the International Mammalian Genome Socie
ty:35(1):1-12. 2024 

14) Furukawa Y, Tanaka K, Isozaki O, Suzuki A,
 Iburi T, Tsuboi K, Iguchi M, Kanamoto N, 
Minamitani K, Wakino S, Satoh T, Teramukai
 S, Kimura E, Miyake Y, Akamizu T. Prospec
tive Multicenter Registry-Based Study on T
hyroid Storm: The Guidelines for the Manag
ement from Japan are Useful. J Clin Endocr
inol Metab. 2024 Mar 8:dgae124. doi: 10.12
10/clinem/dgae124. Epub ahead of print. 

15) Iwakura H, Takagi T, Inaba H, Doi A, Ueda 
Y, Uraki S, Takeshima K, Furukawa Y, Ishib
ashi T, Morita S, Matsuno S, Nishi M, Furu
ta H, Matsuoka TA, Akamizu T: Thyroid func
tion, glycemic control, and diabetic nephr
opathy in patients with type 2 diabetes ov
er 24 months: prospective observational st
udy. BMC Endocr Disord. 2023 Jul 10;23(1):
146. 

16) Morita S, Uraki S, Ariyasu H, Tsuji T, Doi
 A, Furuta H, Yamoto T, Nakao N, Akamizu 
T, Matsuoka TA: Profiling of Unfolded Prot
ein Response Markers and Effect of IRE1α-
specific Inhibitor in Pituitary Neuroendoc
rine Tumor. Endocrinology. 2024 Feb 20;165
(4):bqae008.  

17) 小畑 摩由子(和歌山県立医科大学附属病院 病
態栄養治療部), 前西 佐映, 茂木 友菜, 大山 
真穂, 阿部 諒, 東 佑美, 田中 明紀子, 小出 
知史, 望月 龍馬, 丸山 杏奈, 石橋 達也, 森
田 修平, 古川 安志, 古田 浩人, 松岡 孝昭, 
西 理宏：ビタミンD欠乏性骨軟化症を来した完
全菜食主義の一例 日本病態栄養学会誌(1345-
8167)26巻3号 Page265-271(2023.09) 

18) Senoo S, Fujimoto M, Yamaguchi Y, Osaki M,
 Hanaki K, Namba N. Switching to burosumab
 from conventional therapy in siblings wit
h relatively well-controlled X-linked hypo
phosphatemia. Clin Pediatr Endocrinol. 202
4;33(1):27-34. 

19) Imel EA, Glorieux FH, Whyte MP, Portale A
A, Munns CF, Nilsson O, Simmons JH, Padide
la R, Namba N, Cheong HI, Pitukcheewanont 
P, Sochett E, Högler W, Muroya K, Tanaka 
H, Gottesman GS, Biggin A, Perwad F, Chen 
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A, Roberts MS, Ward LM. Burosumab vs Phosp
hate/Active Vitamin D in Pediatric X-Linke
d Hypophosphatemia: A Subgroup Analysis by
 Dose Level. J Clin Endocrinol Metab. 2023
 Oct 18;108(11):2990-2998. 

20) Munns CF, Yoo HW, Jalaludin MY, Vasanwala 
R, Chandran M, Rhee Y, But WM, Kong AP, Su
 PH, Numbenjapon N, Namba N, Imanishi Y, C
lifton-Bligh RJ, Luo X, Xia W. Asia-Pacifi
c Consensus Recommendations on X-Linked Hy
pophosphatemia: Diagnosis, Multidisciplina
ry Management, and Transition From Pediatr
ic to Adult Care. JBMR Plus. 2023 May 1;7
(6):e10744. 

 

2.  学会発表 

1) 窪田拓生. 小児骨疾患の疾患モデルと新規治療

法の開発（シンポジウム）. 第 94 回 日本内分

泌学会学術総会 : 21.04.22-24, Web 開催 

2) 窪田拓生. FGF23 関連低リン血症性くる病・骨

軟化症の治療薬の進歩. 第 39 回 日本骨代謝学

会学術集会 : 21.10.08-10, Web 開催 

3) 高谷由依子, 福本誠二, 皆川真規, 窪田拓生, 井

上大輔, 大薗恵一. 副甲状腺機能低下症・偽性

副甲状腺機能低下症の診断. 第 39 回 日本骨代

謝学会学術集会 : 21.10.08-10, Web 開催 

4) 窪田拓生. ビタミン D 抵抗性くる病・骨軟化症

のレジストリ. 第 39 回 日本骨代謝学会学術集

会 : 21.10.08-10, Web 開催 

5) 窪田拓生. くる病診断と線維芽細胞増殖因子 23

（FGF23）測定の意義. 第 31 回 臨床内分泌代

謝 Update : 21.11.27-27, 大阪 

6) 大幡泰久. 副甲状腺機能低下症の診断と治療. 

第 31回 臨床内分泌代謝 Update : 21.11.27-

27, 大阪 

7) 窪田拓生, 中山尋文, 高谷里依子, 皆川真規, 

井上大輔, 竹内靖博, 福本誠二, 大薗恵一. 低

リン酸血症性ビタミン D抵抗性くる病／骨軟化

症の他施設研究と疾患レジストリ. 第 94回 日

本内分泌学会学術総会 : 21.04.22-24, (Web

開催) 

8) Ishihara Y, Ohata Y, Takeyari S, Kitaoka 

T, Fujiwara M, Nakano Y, Yamamoto K,  

Yamada C, Yamamoto K, Michigami T, Mabe H, 

Yamaguchi T, Matsui K, Tamada I, Namba N, 

Yamamoto A, Etoh J, Kawaguchi A, Kosugi R, 

Ozono K, Kubota T. Genotype-phenotype 

analysis, and assessment of the importance 

of the zinc-binding site in PHEX in 

Japanese patients with X-linked 

hypophosphatemic rickets using 3D 

structure modeling. 2021 Annual Meeting of 

the American Society for Bone and Mineral 

Research : 21.10.1-4, Web開催 

9) 中山尋文, 窪田拓生, 石見壮史, 山田知絵子, 

武鑓真司, 山本賢一, 中野由佳子, 藤原誠, 大

幡泰久, 北岡太一, 大薗恵一. 全国アンケート

調査による低リン血症性くる病・骨軟化症にお

ける臨床像の検討. 第 54回 日本小児内分泌学

会学術集会 : 21.10.28-3, Web開催 

10) 山田知絵子, 窪田拓生, 藤原誠, 大幡泰久, 北

岡太一, 香川尚己, 大薗恵一. 新規 PHEX遺伝

子病的バリアントを同定した頭蓋縫合早期癒合

症を呈した X連鎖性程リン血症性くる病の１

例. 第 22回 日本内分泌学会近畿支部学術集

会 : 21.11.13, 兵庫 
11) 山田知絵子, 窪田拓生, 石見壮史, 武鑓真司, 

中山尋文, 大幡泰久, 北岡太一, 大薗恵一. Bu
rosumab で加療中の McCune-Albright 症候群
の 1 例. 第95回 日本内分泌学会学術総会 ： 2
2.06.02-04, 別府. 

12) 大幡 泰久, 柿本令奈, 関祐子, 石原康貴, 中
野由佳子, 山本賢一, 武鑓真司, 藤原誠, 北岡
太一, 窪田拓生, 高桑聖, 大薗恵一. Gs αの 
PTH1R 隣接部位に異常アミノ酸が付加される G
NAS 遺伝子新規病的バリアントは偽 性副甲状
腺機能低下症をもたらす -AlphaFold2 を用い
た非血縁 2 家系の検討. 第95回 日本内分泌学
会学術総会 ： 22.06.02-04, 別府. 

13) Ohata Y. Phenotype of a family with XLH wi
th a novel PHEX mutation. ESMED General As
sembly ： 22.08.04-06, オンライン開催. 

14) 岩佐真実, 石井玲, 小原敏生, 木原美奈子, 石

原舞, 鎌崎穂高,  村橋靖崇, 大幡泰久, 窪田

拓生, 大薗恵一、右上腕骨に嚢胞性骨変化を認

めた FGF23 関連低リン血症性くる病の 8 歳女

児例. 第 55回 日本小児内分泌学会学術集会 ： 

22.11.01-03, ハイブリッド開催 
15) 山田知絵子, 窪田拓生, 石見壮史, 武鑓真司, 

山本賢一, 中山尋文, 大幡泰久, 藤原誠, 北岡
太一, 香川尚己, 大薗恵一. PHEX 遺伝子の重
複を有する頭蓋縫合早期癒合症を呈した X 連
鎖性低リン血症性くる病の 1 例. 第55回 日本
小児内分泌学会学術集会 ： 22.11.01-03, ハイ
ブリッド開催 

16) 石井角保、山田正信：甲状腺ホルモン不応症の

手引きの作成、第 65 回 日本甲状腺学会学術集

会、大阪、2022年 11 月 1日–3日、第 65回日本

甲状腺学会学術集会抄録集・57頁・2022年. 

17) 堀口和彦、山田正信ら：潜在性甲状腺機能異常

症の診断と治療の手引き作成、第 65 回 日本甲

状腺学会学術集会、大阪、2022 年 11 月 1 日–3

日、第 65回日本甲状腺学会学術集会抄録集・60

頁・2022年. 

18) 山田早耶香、山田正信ら：甲状腺機能評価にお

ける年齢別・性別血清 TSH・遊離 T4基準値設定

の重要性、第 65 回 日本甲状腺学会学術集会、

大阪、2022年 11月 1日–3日、第 65回日本甲状

腺学会学術集会抄録集・70頁・2022年. 

19) 倉林理紗、山田正信ら：妊娠初期に Basedow 病
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を発症し、新生児仮死・新生児 Basedow 病を引

き起こした一例、第 65 回 日本甲状腺学会学術

集会、大阪、2022年 11月 1日–3日、第 65回日

本甲状腺学会学術集会抄録集・76頁・2022年. 

20) 山田英二郎、山田正信ら：30年弱の１型糖尿病

の経過中にバセドウ病を発症した１例、第 65回 

日本甲状腺学会学術集会、大阪、2022年 11月 1

日–3 日、第 65 回日本甲状腺学会学術集会抄録

集・78頁・2022年. 

21) 松本俊一、山田正信ら：インスリノーマに合併

した未治療バセドウ病の一例、第 65 回 日本甲

状腺学会学術集会、大阪、2022 年 11 月 1 日–3

日、第 65回日本甲状腺学会学術集会抄録集・78

頁・2022年. 

22) 須江麻衣、山田正信ら：尋常性乾癬の既往歴の

ある患者がバセドウ病およびチアマゾールによ

る無顆粒球症を発症し HLA の検討を行った一例

、第 65回 日本甲状腺学会学術集会、大阪、2022

年 11月 1日–3日、第 65回日本甲状腺学会学術

集会抄録集・83頁・2022年. 

23) Buyandalai Battsetseg、山田正信ら：下垂体・

傍鞍部主要による中枢性甲状腺機能低下症にお

ける TRH 試験の検討、第 65 回 日本甲状腺学会

学術集会、大阪、2022年 11 月 1日–3日、第 65

回日本甲状腺学会学術集会抄録集・87頁・2022

年. 

24) 植原良太、山田正信ら：甲状腺機能低下症に不

適切 TSH 分泌症候群を合併し、診断と治療判断

に難渋した一例、第 65 回 日本甲状腺学会学術

集会、大阪、2022年 11月 1日–3日、第 65回日

本甲状腺学会学術集会抄録集・90頁・2022年. 

25) 吉野聡、山田正信ら：バセドウ病治療中にstiff-

person症候群を発症し横紋筋融解症と鑑別に難

渋した１例、第 65 回 日本甲状腺学会学術集会

、大阪、2022年 11月 1日–3日、第 65回日本甲

状腺学会学術集会抄録集・91頁・2022年. 

26) 大崎綾、山田正信ら：妊娠中期に顕在化したバ

セドウ病に合併した双胎間輸血症候群の１例、

第 65 回 日本甲状腺学会学術集会、大阪、2022

年 11月 1日–3日、第 65回日本甲状腺学会学術

集会抄録集・93頁・2022年. 

27) 山田早耶香、山田正信ら：甲状腺機能評価にお

ける年齢別・性別血清 TSH・遊離 T4基準値設定

の重要性、第 95 回 日本内分泌学会学術集会、

大分、2022年 6月 2日–4日、日本内分泌学会雑

誌 98巻 1号・305頁・2022 年. 

28) 松本俊一、山田正信ら：甲状腺ホルモン過剰状

態における消化管での糖吸収メカニズムの解析

、第 95回 日本内分泌学会学術集会、大分、2022

年 6 月 2 日–4 日、日本内分泌学会雑誌 98 巻 1

号・358頁・2022年. 

29) 植原正也、山田正信ら：バセドウ病と２型糖尿

病の通院自己中断後に甲状腺クリーゼと高浸透

圧性高血糖状態(HHS)を併発した１例、第 95 回 

日本内分泌学会学術集会、大分、2022 年 6 月 2

日–4日、日本内分泌学会雑誌 98巻 1号・305頁

・2022年. 

30) 第 95 回日本内分泌学会学術総会（6/2-4/2022、

別府）教育講演 22 ビタミン D欠乏の臨床的意

義, 井上大輔 

31) 1) 芳村魁、廣田勇士、西影星二、上田真莉子、

山本あかね、高吉倫史、竹内健人、中川靖、浜口

哲矢、菅原健二、小川渉.耐糖能の変遷を長期間

観察し得た反応性低血糖を呈する A 型インスリ

ン抵抗症の 1 例.第 65 回糖尿病学会年次学術集

会 2022年 5月、神戸 

32) 2) 西影星二、廣田勇士、芳村魁、上田真莉子、

山本あかね、高吉倫史、中川靖、竹内健人、浜口

哲矢、坂口一彦、小川渉. 75gOGTTを用いた A型

インスリン抵抗症の判別指標の検討. 第 65 回

糖尿病学会年次学術集会 2022年 5月、神戸 

33) 3) 西垣智子、西影星二、影山智子、芳村魁、上

田真莉子、山本あかね、高吉倫史、竹内健人、芳

野啓、廣田勇士、小川渉.妊娠期間中メトホルミ

ン単剤で良好な血糖管理が得られた A 型インス

リン抵抗症の一例. 第 59 回日本糖尿病学会近

畿地方会 2022年 11 月、神戸 

34) 4) 人見直樹、堀川修、夜西麻椰、福家智也、佐

藤大介、卯木智、髙吉倫史、廣田勇士、小川渉 、

前川聡、藤田征弘.高インスリン血症を契機に診

断した新規遺伝子変異のインスリン受容体異常

症 A 型の 1 家系. 第 59回日本糖尿病学会近

畿地方会 2022年 11 月、神戸 

35) 5) 猪狩翔吾、田辺隼人、滝口善規、山口瑞希、

齋藤悠、鴻野央征、髙吉倫史、廣田勇士、小川

渉、島袋充生.A型インスリン抵抗症合併妊娠の

一例 .第 60 回日本糖尿病学会東北地方会 

2022年 11月、仙台 

36) 6) 竹内幸、田中達之、山守育雄、竹内健人、廣

田勇士、小川渉. ヘテロ接合性 INSR遺伝子新規

変異が同定された新生児期発症インスリン抵抗

症の一例. 第 96 回日本糖尿病学会中部地方会 

2022年 11月,富山 
37) 榊原 泰史, 廣田 湧, 茨木 京子, 竹井 喜美, 

西島 里咲, 田部 勝也, 谷澤 幸生, 関谷 倫子,
 飯島 浩一 ウォルフラム症候群の原因遺伝子W
FS1の欠損が加齢性脳病理に及ぼす影響の解析 
老年精神医学雑誌 33(増刊II) 256-257 2022年
11月 

38) 藤岡 侑香, 秋山 優, 田部 勝也, 竹田 孔明, 
谷澤 幸生 高度肥満を伴うコントロール不良の
糖尿病患者に発症した偽性Cushing症候群の1例
 糖尿病 65(11) 632-632 2022年11月 

39) 松隈 雅史, 豊重 充広, 山本 薫, 田部 勝也, 
谷澤 幸生 p:Gly44Ser変異によるMODY2患者6例
の検討 糖尿病 65(6) 327-327 2022年6月 

40) シンポジウム―臨床・基礎におけるグルカゴン
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研究の進歩―グルカゴン需要増大に対するα細
胞の挙動と細胞量調節機構. 田部 勝也, 椎木 
幾久子, 谷澤 幸生, 奥屋 茂.第65回日本糖尿
病学会年次学術集会 2022年5月12日-5月14日 
糖尿病 65(Suppl.1) S-63 2022年4月 

41) シンポジウム―膵β細胞の発生，分化と量の調
節機構―糖尿病における膵島細胞の可塑性と脱
分化. 椎木 幾久子, 田部 勝也, 幡中 雅行, 
奥屋 茂, 谷澤 幸生第64回日本糖尿病学会年次
学術集会 2022年5月19日-5月22日 糖尿病 65
(Suppl.1) S-12 2022年4月 

42) Txnip preserves brown fat innate thermogen
ic activity. Zou Meng, 田部 勝也, 椎木 幾
久子, 田口 昭彦, 河野 大輔, 北村 忠弘, 奥
屋 茂, 増谷 弘, 谷澤 幸生.第65回日本糖尿病
学会年次学術集会 2022年5月12日-5月14日 糖
尿病 65(Suppl.1) S-157 2022年4月 

43) 古田浩人，浦木進丞，土井麻子，森田修平，石橋

達也，古川安志，岩倉 浩，西 理宏，松岡孝昭：

非典型的な臨床像を呈した MODY3 の 1 家系．

第 65回日本糖尿病学会年次学術集会 2022年 5

月 12‐14日 神戸市 

44) 石橋達也，古川安志，森田修平，岩倉 浩，西 理

宏，古田浩人，松岡孝昭：正常アルブミン尿 2 

型糖尿病患者における  SGLT2 阻害薬と 

ARB/ACEI の腎保護効果についての検討．第 65回

日本糖尿病学会年次学術集会 2022年 5月 12‐

14日 神戸市 

45) 上野山仁美，森田修平，岸本祥平，森 美穂，丸

山杏奈，西 伸幸，北原千愛，辻 智也，浦木進

丞，竹島 健，古川安志，古田浩人，西 理宏，

松岡孝昭：糖尿病を伴う褐色細胞腫/パラガング

リオーマ患者の臨床的特徴についての検討―2 

型糖尿病患者との比較―．第 65回日本糖尿病学

会年次学術集会 2022 年 5 月 12‐14 日 神戸

市 

46) 森 美穂，浦木進丞，丸山杏奈，西 伸幸，上野

山仁美，北原千愛，辻 智也，上田陽子，栗本千

晶，竹島 健，古川安志，石橋達也，森田修平，

岩倉 浩，西 理宏，古田浩人，松岡孝昭：持続

血糖モニタリングにより低血糖を回避し得た 

non-islet cell tumor hypoglycemia（NICTH）

の 2 例．第 65回日本糖尿病学会年次学術集会 

2022年 5月 12‐14日 神戸市 

47) 丸山杏奈，竹島 健，上野山仁美，北原千愛，栗

本千晶，浦木進丞，古川安志，森田修平，岩倉 浩，

西 理宏，松岡孝昭：副腎性クッシング症候群の

局在診断に副腎静脈サンプリングを施行した２

例．第 95回日本内分泌学会学術総会 2022年 6

月 2日‐4日 （Web配信） 

48) 竹島 健，古川安志，森田修平，岩倉 浩，西 理

宏，松岡孝昭：ミトタンとメチラポンの併用によ

りコルチゾール管理が行えた進行副腎皮質癌の

１例．第 95回日本内分泌学会学術総会 2022年

6月 2日‐4日 （Web配信） 
49) 栗本千晶，古川安志，土井麻子，北原千愛，辻 

智也，上田陽子，浦木進丞，下 直樹，竹島 健，
石橋達也，森田修平，岩倉 浩，古田浩人，西 
理宏，赤水尚史，松岡孝昭：若手研究奨励賞審査
講演「甲状腺クリーゼモデルマウスの作成とグ
レリンによる生存率の改善」．第72回日本体質医
学会総会 2022年10月1‐2日 和歌山市 

50) 栗本千晶，古川安志，土井麻子，北原千愛，辻 智

也，上田陽子，浦木進丞，下 直樹，竹島 健，

石橋達也，森田修平，岩倉 浩，有安宏之，古田

浩人，西 理宏，赤水尚史，松岡孝昭：甲状腺ク

リーゼモデルの作製とグレリンの治療応用への

研究．第 65回日本甲状腺学会学術集会 2022年

11月 1‐3日 大阪市 
51) Noriyuki Namba. Hypophosphatemic Rickets -

Newer Treatment Strategies -. The 51st 
Annual Conference of Endocrine society of 
India, ESICON 2022. 22-24 December 2022, 
Jaipur, India. 

52) 難波範行. RASopathyの新規治療 - RAS/MAPK阻
害薬の可能性-. 第95回日本内分泌学会学術総
会. 6/2~4/2022, 別府, 日本内分泌学会雑誌 
98:177. 

53) 難波範行. 低リン血症性くる病・骨軟化症の診
断と治療〜小児科の立場から〜. 第95回日本内
分泌学会学術総会. 6/2~4/2022, 別府, 日本内
分泌学会雑誌 98:216. 

54) 難波範行. 偽性副甲状腺機能低下症とその類縁
疾 患 . 第 32 回 臨 床 内 分 泌 代 謝 Update. 
11/11~12/2022, 東京, 日本内分泌学会雑誌 
98:526. 

55) 難波範行. くる病と診断と治療 -Updates and 
Perspectives-. 第74回中国四国小児科学会 in 
KOCHI. 10/29~30/2022, 高知. 

56) 難波範行. 小児のカルシウム・骨代謝疾患. 第6
回日本小児内分泌学会九州・沖縄地方会 . 
2/11/2022, 福岡. 

57) 難波範行. 小児くる病診療の実際. 山梨県小児
科医会学術講演会. 10/12/2022, web開催.  

58) 難波範行. くる病 -診断と治療の実際-. 第40
回東京小児科医会セミナー. 11/20/2022, web開
催. 

59) Padidela R, Whyte MP, Glorieux FH, Munns CF, 
Ward LM, Nilsson O, Portale AA, Simmons JH, 
Namba N, Cheong HI, Pitukcheewanont P, 
Sochett E, Högler W, Muroya K, Tanaka H, 
Gottesman GS, Biggin A, Perwad F, Williams 
A, Nixon A, Sun W, Chen A, Skrinar A, Imel 
EA. Patient-reported outcomes from a 
randomized open-label phase 3 trial 
comparing burosumab versus conventional 
therapy in children with X-linked 
hypophosphatemia: results from the 24-week 
treatment extension period. The 60th 
European Society of Paediatric 
Endocrinology (ESPE) Annual Meeting, 15-17 
Sep 2022, Rome, Italy. 

60) Hiroyuki Tanaka, Noriyuki Namba, Takuo 
Kubota, Koji Muroya, Masanori Kanematsu, 
Masahiro Kojima, Shunichiro Orihara, 
Hironori Kanda, Yoshiki Seino, Keiichi 
Ozono. Safety and Efficacy of Burosumab in 
Pediatric Patients with X-linked 
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Hypophosphatemia: A Phase 3/4 Open-Label 
Trial. The 12th Asia Pacific Paediatric 
Endocrine Society (APPES) Biennial 
Scientific Meeting. 5-8 Oct 2022, Seoul, 
Korea. 

61) Toshimi Michigami, Hee Gyung Kang, Noriyuki 
Namba, Nobuaki Ito, Takuo Kubota, Ayumi 
Shintani, Daijiro Kabata, Masanori 
Kanematsu, Yayoi Nishida, Seiji Fukumoto, 
Keiichi Ozono. The background of XLH 
patients with burosumab treatment and its 
short-term effectiveness and safety: 
Interim analysis of the SUNFLOWER study. The 
12th Asia Pacific Paediatric Endocrine 
Society (APPES) Biennial Scientific Meeting. 
5-8 Oct 2022, Seoul, Korea. 

62) Fujimoto M, Senoo S, Kurosawa K, Yamaguchi 

Y, Hanaki K, Namba N. Effects of burosumab 

on two siblings with mild X-linked 

hypophosphatemia. The 11th International 

Meeting of Pediatric Endocrinology (IMPE). 

4-7 March 2023, Buenos Aires, Argentina. 
63) Fujiwara M, Kitaoka T, Ohata Y, Nakayama H,

 Nakano Y, Yamamoto K, Saitou H, Yamada C,
 Ishimi T, Ueda I, Nakamichi T, Takatani R,
 Minagawa M, Inoue D, Takeuchi Y, Fukumoto
 S, Akamizu T, Ozono K, Kubota T. Clinical
 Features of FGF23-Related Hypophosphatemi
c Rickets/Osteomalacia: A Multicenter Nati
onal Survey in Japan. American Society for
 Bone and Mineral Research 2023 Annual Mee
ting. 2023.10.13-16. Vancouver, Canada. 

64) 藤原誠, 石見壮史, 山田知絵子, 武鑓真司, 山
本賢一, 中野由佳子, 中山尋文, 大幡泰久, 北
岡太一, 窪田拓生, 大薗恵一．本邦における FG
F23 関連低リン血症性くる病・骨軟化症患者の
臨床像の解析．第41回 日本骨代謝学会学術集会．
2023.07.27-29．東京都．（発表誌名巻号・頁・
発行年等も記入） 

65) 大幡泰久, 山田知絵子, 中野由佳子, 山本賢一,
 武鑓真司, 藤原誠, 北岡太一, 窪田拓生, 大
薗恵一．当科XLH患者に対するブロスマブ治療長
期効果の検討．第96回 日本内分泌学会学術総会．
2023.6.1-3．名古屋市． 

66) Ninomiya A, Ishii S, et al.：The 

indispensable role of thyroid hormone 

during development in the maintenance of 

cerebellar function in adulthood、第 66回 

日本甲状腺学会学術集会 国際分子甲状腺シン

ポジウム、金沢、2023年 12月 7日–9日、第

66回日本甲状腺学会学術集会抄録集・51頁・

2023年. 

67) 石井角保、山田正信：「甲状腺ホルモン不応症の

手引き」の刊行、第 66 回 日本甲状腺学会学術

集会、金沢、2023年 12月 7日–9日、第 66回日

本甲状腺学会学術集会抄録集・75頁・2023年. 

68) 山田正信、石井角保ら：甲状腺ホルモン不応症

と TSH 産生 PitNET、第 33 回臨床内分泌代謝

Update、横浜、2023 年 11 月 3 日–4 日、日本内

分泌学会雑誌 99巻 2号・536頁・2023年. 

69) 二ノ宮彩音、石井角保ら：変異甲状腺ホルモン

受容体を発現させたマウスプルキンエ細胞では

、長期抑圧誘発刺激は長期増強を惹起する、第

96回 日本内分泌学会学術集会、名古屋、2023年

6月 1日–3日、日本内分泌学会雑誌 99巻 1号・

286頁・2023年. 

70) シンポジウム１低カルシウム血症鑑別診断の手

引きおよび（偽性）副甲状腺機能低下症の診断

基準の改訂 第 41 回日本骨代謝学会学術集会. 

7/27~29/2023, 東京. 

1-1) 低 Ca血症の鑑別診断, 井上大輔, 高谷里依

子，窪田拓生，皆川真規，福本誠二，難波範

行, 大薗恵一 

1-2) 副甲状腺ホルモン分泌不全性副甲状腺機能低

下症の遺伝学と鑑別診断, 難波範行,高谷里依

子，窪田拓生，皆川真規，井上大輔、福本誠

二，大薗恵一 

1-3) 偽性副甲状腺機能低下症、及び類縁疾患の病

型と診断, 福本誠二，高谷里依子，窪田拓生，

皆川真規，井上大輔、難波範行, 大薗恵一 

1-4) ビタミン D作用不全, 窪田拓生，高谷里依

子，皆川真規，井上大輔、福本誠二，難波範

行, 大薗恵一 

1-5) 偽性副甲状腺機能低下症とその類縁疾患およ

び副甲状腺機能低下症の全国疫学調査, 高谷里

依子，窪田拓生，皆川真規，井上大輔、福本誠

二，難波範行, 大薗恵一、中村好一 

71) 井上大輔：ABC7 低カルシウム血症の鑑別診断, 

第 33回臨床内分泌代謝 Update（11/3-4/23、パ

シフィコ横浜ノース） 

72) 廣田勇士.糖尿病診療における臨床遺伝学. 

「遺伝的インスリン抵抗症の診断と治療」第

66回日本糖尿病学会年次学術集会（2023年 5

月鹿児島） 

73) 芳村魁、廣田勇士、西影星二、上田真莉子、山

本あかね、高吉倫史、竹内健人、浜口哲矢、橋

本尚子、小川渉. 「周産期血糖マネジメントを

行った糖尿病を合併した遺伝的インスリン抵抗

症の二例」第 66回日本糖尿病学会年次学術集

会（2023年 5月鹿児島） 

74) 芳村 魁、廣田勇士、西垣智子、西影星二、上

田真莉子、山本あかね、髙吉倫史、芳野啓、山

本雅昭、尾崎佳代、小川渉著明なインスリン抵

抗性を呈した若年 Werner症候群の一例. 第 60

回日本糖尿病学会近畿地方会（2023年 10月 

神戸） 

75) グルカゴン研究の歩みとこれからの展開:グル

カゴン受容体異常症の臨床像と病態：田部 勝

也, 椎木 幾久子, 奥屋 茂, 谷澤 幸生 第 66

回日本糖尿病学会年次学術集会 2023年 5月 11

日-5月 13日,糖尿病 66(Suppl.1) S-27 2023

年 4月 
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76) 血糖制御と臓器間コミュニケーション:神経ネ

ットワークを介した膵α細胞量の調節：椎木 

幾久子, 田部 勝也, 井泉 知仁, 吉村 充弘, 

西村 渉, 今井 淳太, 奥屋 茂, 上田 陽一, 片

桐 秀樹, 谷澤 幸生 第 66回日本糖尿病学会

年次学術集会 2023年 5月 11日-5月 13日,糖

尿病 66(Suppl.1) S-90 2023 年 4月 

77) Txnipはマウスにおいて先天性 BAT熱産生機能

を維持する：Zou Meng, 田部 勝也, 椎木 幾久

子, 河野 大輔, 田口 昭彦, 奥屋 茂, 北村 忠

弘, 増谷 弘, 谷澤 幸生 第 66回日本糖尿病

学会年次学術集会 2023年 5月 11日-5月 13

日,糖尿病 66(Suppl.1) S-302 2023年 4月 

78) 妊娠後期の非腫瘍性下垂体卒中による汎下垂体

機能低下症の一例：中林 容子, 淀川 拓馬, 秋

山 優, 田部 勝也, 太田 康晴 第 33回臨床内

分泌代謝 Update 2023年 11月 3日-11月 4日,

日本内分泌学会雑誌 99(2) 589-589 2023年 10

月 

79) Txnip preserves brown fat innate 

thermogenic capacity：鄒朦, 田部勝也, 椎木

幾久子, 河野大輔, 香川正太, 田口昭彦, 池田

賢司, 山田哲也, 奥屋茂, 北村忠弘, 増谷弘, 

谷澤幸生 第 34回分子糖尿病学シンポジウム 

2023年 12月 2日 

80) 膵β細胞における mTORC1活性化が膵島可塑性

に及ぼす影響の検討：木戸希, 淺原俊一郎, 清

家雅子, 椎木幾久子, 田部勝也, 水上浩哉, 木

戸良明, 小川渉：第 34回分子糖尿病学シンポ

ジウム 2023年 12月 2日 

81) Noriyuki Namba. Overview on Novel 

Treatments in Skeletal Dysplasia. HKCH 

commissioned training program 2023/24, 

Multidisciplinary Care in Skeletal 

Dysplasia. 15~17 Mar 2024, Hong Kong. 

82) Noriyuki Namba. Medical Management in 

Hypophosphatemic Rickets. HKCH 

commissioned training program 2023/24, 

Multidisciplinary Care in Skeletal 

Dysplasia. 15~17 Mar 2024, Hong Kong. 

83) 難波範行. XLHの最適なマネージメントを目指

して. 教育講演 17. 第 33 回臨床内分泌代謝

Update. 11/3~4/2023, 横浜. 

84) 高谷里依子, 窪田拓生, 皆川真規, 井上大輔, 

福本誠二, 難波範行, 大薗恵一, 中村好一. 偽

性副甲状腺機能低下症とその類縁疾患および副

甲状腺機能低下症の全国疫学調査. シンポジウ

ム 1「低カルシウム血症鑑別診断の手引きおよ

び（偽性）副甲状腺機能低下症の診断基準の改

訂」. 第 41回日本骨代謝学会学術集会. 

7/27~29/2023, 東京. 

85) 難波範行, 高谷里依子, 窪田拓生, 皆川真規, 

井上大輔, 福本誠二, 大薗恵一. 副甲状腺ホル

モン分泌不全性副甲状腺機能低下症の遺伝学と

鑑別診断. シンポジウム 1「低カルシウム血症

鑑別診断の手引きおよび（偽性）副甲状腺機能

低下症の診断基準の改訂」. 第 41回日本骨代

謝学会学術集会. 7/27~29/2023, 東京. 

86) 福本誠二, 高谷里依子, 窪田拓生, 皆川真規, 

井上大輔, 難波範行, 大薗恵一. 偽性副甲状腺

機能低下症、および類縁疾患の病型と診断. シ

ンポジウム 1「低カルシウム血症鑑別診断の手

引きおよび（偽性）副甲状腺機能低下症の診断

基準の改訂」. 第 41 回日本骨代謝学会学術集

会. 7/27~29/2023, 東京. 

87) 窪田拓生, 高谷里依子, 皆川真規, 井上大輔, 

福本誠二, 難波範行, 大薗恵一. ビタミン D作

用不全. シンポジウム 1「低カルシウム血症鑑

別診断の手引きおよび（偽性）副甲状腺機能低

下症の診断基準の改訂」. 第 41回日本骨代謝

学会学術集会. 7/27~29/2023, 東京. 

88) 道上敏美, 難波範行, 伊東伸朗, 窪田拓生, 兼

松将矩, 福本誠二, 大薗恵一. ブロスマブを投

与した XLH患者の背景と、ブロスマブ投与の短

期的な有効性と安全性について：SUNFLOWER試

験の中間解析. 第 41 回日本骨代謝学会学術集

会. 7/27~29/2023, 東京. 

89) 妹尾慎太郎, 山口由起子, 藤本正伸, 難波範

行. 結節性硬化症、McCune-Albright 症候群

合併の一例. 第 33 回臨床内分泌代謝

Update. 11/3~4/2023, 横浜. 

 
（発表誌名巻号・頁・発行年等も記入） 
 
 
Ｇ．知的所有権の取得状況 

1. 特許取得 

 

2. 実用新案登録 

 

3.その他 
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