






要約 現在クレチン症のほとんどは甲状腺原発性と考えられており,したがってネガティブ

フィードバックで上昇した血中 TSH を指標としてマススクリ一二ングが行なわれている。

しかし下垂体 TSH 分泌欠損によるクレチン症も皆無ではなく,われわれは,先天性 TSH 単独

欠損症の第 1家系を見出している。そこで本研究ではその病態と病因を詳細に検討した結

果,TSH は分泌されていないが,TSH を構成するサブユニットのうちα鎖が増量し,一方β鎖

遺伝子に点変異のあることが明らかとなった。その家族検索の結果から本症は常染色体劣

性遺伝であること,また保因者の存在することも明らかとなった。 


