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研究要旨：偽性副甲状腺機能低下症は、副甲状腺ホルモンへの抵抗性を特徴とする疾患

である。本症の分子的病因の解明が進み、本症、および類縁疾患の分類の改定が求めら

れている。そこで文献的考察により、本症、および類縁疾患の新たな分類を提唱した。 
 

Ａ．研究目的 
偽性副甲状腺機能低下症は、副甲状腺ホ

ルモンへの抵抗性を特徴とする疾患である。

現在本症は、1a、1b、1c、および 2 型に分類

されている。一方本症の分子的病因の解明

が進み、現状の分類は必ずしも病因に基づ

くものではないことが明らかにされてきた。さ

らに、類似病因による疾患が存在することも

明確となった。そこで分子的病因に基づく偽

性副甲状腺機能低下症、および類縁疾患の

新たな分類を確立することを目的とした。 
 
Ｂ．研究方法 
副甲状腺ホルモンの分子的作用機序、偽

性副甲状腺機能低下症の病態等に関する

基礎的、臨床的論文の検討により、偽性副

甲状腺機能低下症、および類縁疾患の新た

な分類を提唱した。 
（倫理面への配慮） 

該当なし。 
 
Ｃ．研究結果 
偽性副甲状腺機能低下症は、副甲状腺ホ

ルモン受容体に共役する Gs 蛋白 α サブユニ

ットをコードする GNAS 遺伝子異常による疾

患と定義できることが明らかとなった。このう

ち、GNAS 遺伝子変異を有する例が 1a 型、

GNAS 遺伝子インプリンティング異常による

ものが 1b 型である。また 1c 型は、1a 型に含

まれることが明らかとなった。さらに従来

cyclic AMP 産生以降の異常によると考えら

れてきた 2 型は、疾患単位としては認められ

ないものと考えられた。GNAS 遺伝子変異に

よる類縁疾患として、進行性異所性骨形成

症、偽性偽性副甲状腺機能低下症が、また

cyclic AMP 産生以降の異常による疾患とし

て、先端骨形成不全症1型、および2型が存

在することも明らかとなった。 
 
Ｄ．考察 
偽性副甲状腺機能低下症、および類縁疾

患の新たな分類の提唱により、今後これらの

疾患の診断法の見直しが必要となる。GNAS
遺伝子の検討は保険適用となっていないこ

とから、今後臨床的にどのように診断していく

のかについて検討する必要がある。 
 
Ｅ．結論 
偽性副甲状腺機能低下症、および類縁疾

患についての新たな分類を提唱した。今後

関係諸学会での議論の後、公表予定であ

る。 
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