






要約:スクリーニング陽性者に対して、古典型 21-0HD では速やかな治療が必要である一方

で、非古典型 21-OHD 患者や偽陽性者に対しては不必要な治療を行わないことが重要であ

る。症状を有していない陽性者における 21-OHD と非 21-OHD の鑑別は、血清 17-0HP、△4-A、

T、血漿 ACTH濃度や、尿中 PT-3-G の測定のみでは不可能であったが、濾紙血による 17-OHP

日内変動および rapidACTH 負荷試験により可能だった。しかし非古典型と古典型との鑑別

は日内変動、rapidACTH 負荷試験だけでは不十分であった。また DNA 分析でも今回の患者

の異常は従来報告されているものとは異なり、遺伝子解析でも両者の鑑別は不可能と考え

られた。非古典型の診断は、家族や同胞における HLA 解析や無治療での経過観察により行

ったものであり、現時点では軽症単純男性化型と非古典型の鑑別には注意深い経過観察が

不可欠と考えられた。


