






要約:現在クレチン症の大部分は原発性と考えられているが、先天的に TSH が欠損するため

二次的クレチン症となる家族例のあることがわれわれによって見出され、1）,その遺伝子

解析の結果、常染色体劣性遺伝で、TSHβ鎖遺伝子の点変異であることが明らかにされた。

2）そして 3家系の DNA 検索の結果、その祖先は同一でしかも某県出身であることが示唆さ

れた。したがって同地方では本症の発生する頻度が高いと推定され、従来の TSH法では見

逃す危険があるので、ろ紙血液遊離型サイロキシン(FT4)のエンザイムイムノアツセイ

(EIA)を開発し、マススクリーニングの計画を立てた。 


