
Ⅴ．クッシング  

1．主要項目   

（1）主症候  

①特異的症候  

（ア）満月様顔貌  

（イ）中心性肥満または水牛様脂肪沈着  

（ウ）皮膚の伸展性赤紫色皮膚線条（巾1cm以上）  

（エ）皮膚のひ薄化および皮下溢血  

（オ）近位筋萎縮による筋力低下  

（カ）′J＼児における肥満を伴った発育遅延  

②非特異的症候  

（ア）高血圧  

（イ）月経異常  

（ウ）座瘡（にきび）  

（ェ）多毛  

（オ）浮腫  

（カ）耐糖能異常  

（キ）骨粗頼症  

（ク）色素沈着  

（ケ）精神兵常  

（2）検査所見  

（∋血中ACTHとコルゾール（同時測定）が健常者の年齢・性別基準値に比して高  

値を示す。  

（D尿中遊離コルチゾールが健常者の年齢・性別基準値に比して高値を示す。   

③一晩少量デキサメサゾン抑制試験：前日深夜に少量（0．5mg）のデキサメサゾ  

ンを内服した翌朝（8－10時）の血中コルチゾール値が5〃g／粛以上を示す。   

④血中コルチゾール日内変動：深夜睡眠時の血中コルチゾール値が5腫／亜以以  

上を示す。   

⑤DDAVP試験：DDAVP（4。g）静往復の血中ACTH値が前借の1．5倍以上を示す。  

2．鑑別診断   

異所性ACTH症候群、異所性CRF産生腫瘍  

－23－  

T T町「   



上記疾患との鑑別を目的に以下の検査を行う。  

（1）cRH試験‥ヒトCRH（100・g）静注後の血中ACTH頂値が前値の1．5倍以上に増  

加する。  

（2）一晩大量デキサメサゾン抑制試験‥前日深夜に大量（8mg）のデキサメサゾン  

を内服した翌朝（8－10時）の血中コルチゾール値が前値の半分以下に抑制さ  

れる。  

（3）画像検査：MRI検査により下垂体腫瘍の存在を証明する。  

なお、必要に応じて、以下の検査を行った場合  

（4）選択的静脈洞血サンプリング‥（海綿静脈洞または下錐体静脈洞）は異所性ACTH   

症候群の鑑別に有用であるため、検査を施行していれば個人票に血中ACTH値の   

中枢。末梢比（c／p比）を記載することが望ましい。2以上（CRH刺激後は3以   

上）はクッシング病、2未満は異所性ACTH産生腫瘍の可能性が高い。  

3．診断基準   

ほぼ確実例‥1（1）①および②のそれぞれ1項目以上を満たし、1（2）①②③  

すべてを満たし、④、⑤のいずれかを満たし、かつ2（1）から（3）  

を満たすもの、または2の（3）が不明でも選択的静脈サンプリング  

で中枢が疑われるもの。  
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クッシング病 臨床調査個人票  （新規）  

ふ り がな  

1．明 2．大 3．昭4．平  年  月  日生  

（満  歳）  
氏  名  

発病時在住 都道府県  
出  生  

都道府県  
住  所  

TEL  （   ）  

1．政 2．組 3．共  

4．国 5．介 6．高  平成  年  月  日         時頃  1．昭和 2．平成  発病年月  年  月  日  

身体障害者  

手  帳  
1．あり（等級  級） 2．なし  介護認定  1．要介護（要介護度 ） 2．要支援  3．なし  

社会子吉動（1．就労 2．就学 3．家事労働 4．在宅療養 5．入院 6．入所 7．その他（  ））  

日常生活（1．正常 2．やや不自由であるが独力で可能 3．制限があり部分介助 4．全面介助）   
生活状況  

受痴動向  

（最近6か月）  
1．主に入院 2．入院と通院半々 3．主に通院（ ／月） 4，往診あり 5．入通院なし 6．その他（  

）  

近親結婚：1．あり  2．なし  3．不明  

血族内発症：1．あり  2．なし  3．不明  ありの場合（続柄  ）  

家 族 歴  

発症と経過  

（具体的に）  

柵  診  時  現  在  発病前最大  診断確定までの代表的数値のみ記搬。半り定は各正常との比較  

診断病院名   

（  病院  科  医師）  身
長
・
体
重
 
 

〟g／dl時採血  嘲 血 中   
コルチゾール  

夜 血 中   
コルチゾール  

血 中 ACTH  

尿 中 遊 離   
コルチゾール  

デキサメサゾン抑制  

基当引直  
〃g／dl  

〝g／dl時採血  王   

要   

検   

査   

所   

見  

基準値  〝g／dl  

pg／ml  1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし  

中 心性肥満   

満月 横顔貌   

水牛様脂肪沈着   

皮 伯 線 条   

皮 下 溢 血   

皮府ひ硝化   

発 育 遅 延   

筋 力 低 下   

座  瘡   

多  毛   

浮  腫   

月 経 異 常   

糖  尿   

精 神 障 害   

色 素 沈 着   

骨 組 整 症  

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし  

基準値           pg／ml         〃g／日  

基雪印直  〟g／日  

1．抑制される  2．抑制されない  

〃g／dl－→  〃g／dl  

l．抑制される  2．抑制されない  

〃g／dl→  〃g／dl  

試験（0．5mg）  

デキサメサゾン抑瀞   

試験（81ng）  

1．正常2．過剰3．無反応4．不明  

pg／ml→  pg／ml  
CRH試験  

DDAVP試験  

血  圧  

H b AIc  

血中カリ ウム  

血中コレステロール  

ブドウ糖負荷  

（   g）  

白 

好  酸  球  

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1，あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし  

1，正常2．過剰3．無反応4．不明  

pg／山→    pg／ml  
l．正常2．詩引直3．低値 4．不明  

m川11g  そ  

の  

他  

の  

検  

査  

所  

見  

60  120  

トルコ鞍拡大（1．あり 2．なし）  

その他（  ）  

1．腫大あり（1．両側 2．右 3．左）  

2．なし  
X 線 C T  下

垂
 
体
 
画
像
 
 

副  
l  

画  

像  

1．腫瘍あり（  ）  

2．なし  

1．腫大あり（1．両側 2．右 3．左）  

2．なし  
M  R  I  

1．正常 2．異常  シンチグラフィー  
1．腫瘍あり（  

2．なし   
M  R  I  

そ  の  他  
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クッシング病 臨床調査個人票  （更新）  

ふり がな  
1．明 2．大  

3．昭4．平  
年   月  日生  

（満  歳）  
氏  名  

発病時在住 都道府県  
出  生  

都道府県  
住  所  

TEL  （   ）  

1．政 2．組 3．共  

4．国 5．介 6．高  1．昭和 2．平成  平成  年  月  日         時頃  
発病年月  年  月  日  

身体障害者  

手  帳  
1．要介護（要介護度 ） 2．要支援  3．なし  介護認定  1．あり（等級  級） 2．なし  

社会活動（1．就労 2．就学 3．家事労働 4．在宅療養 5．入院 6．入所 7．その他（  ））  

日常生活（1．正常 2．やや不自由であるが独力で可能 3．制限があり部分介助 4．全面介助）   
生活状況  

受療動向  

（最近6か月）  
1．主に入院 2．入院と通院半々 3．主に通院（ ／月） 4．往診あり 5．入通院なし 6．その他（  ）  

近親結婚：1．あり  2．なし  3．不明  
家 族 歴  

血族内発症：1．あり  2．なし  3．不明  ありの場合（続柄  ）  

治療と経過  

（具体的に）  

診断確定までの代表的数値のみ記槻。半り定は各正常との比較  
診断病院名   

（  病院  科  医師）  

碓  診  時  現  在  発病前最大  

身
長
・
体
韮
 
 

〟g／dl暗採血  

〝g／dl  

〃g／dl時採血  

〝g／dl  

pg／ml  

pg／ml  
〃g／目  

〃g／日   

2．抑制されない  

胡 血 中   
コルチゾール  

夜 血 中   
コルチゾール  

血 中 ACTH  

尿 中 遊 離   
コルチゾール  

デキサメサゾン抑に】   

試験（0．5n喝）  

主   

要   

検   

査   

所   

見  

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2，なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2、なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし  

1．あり 2．なし   

1．・あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし  

中 心性肥満   

満月 横顔貌   

水牛様脂肪沈着   

皮 侶 線 条   

皮 下 溢 血   

皮 侶ひ薄化   

発 育 遅 延   

筋 力 低 下   

座  癌二   

多  毛   

浮  腫   

月 経 異 常   

糖  尿   

精 神 障 害   

色 素 沈 着   

骨 粗 路 症  

基準値 1，抑制される  
FLg／dl→  FLg／dl  

l．抑制される  2．抑制されない  

〃g／dl→  〃g／dl  

デキサメサゾン抑！il   

試験（8mg）  

1．正常2．過剰3．無反応4．不明  

pg／ml→  pg／l山  

1．正常■2，過剰3．無反応4．不明  

pg／ml→    pg／ml  
l．正常2．再引直3．低値 4．不明  

mmHg  

CRH試験  

DDAVP試験  

血  圧  

H b AIc   

血中カリ ウム  

血中コレステロール   

ブドウ糖負荷  

（   g）  

白  血  球   

好  酸  球  

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1，あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし   

1．あり 2．なし  

そ  

の  

他  

の  

検  
査  

所  

見  

n吋且  

l】l〆dg   

前  60  120  

1．腫大あり（1，両側 2．右 3．左）  

2．なし  

トルコ鞍拡大（1．あり 2．なし）  

その他（  ）  

X 線 C T  
下
垂
体
画
像
 
 

副  

腎  

画  

像  

1．腫大あり（1．両側 2．右 3．左）  

2．なし  

1．腫瘍あり（  ）  

2．なし  
M  R  I  

1．正常 2．異常  シンチグラフィー  
M
 
 

そ  の  他  
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匝先端酎魂  

1．主要項目   

（1）主症候（注1）  

（D 手足の容積の増大  

② 先端巨大症様顔貌（眉弓部の膨隆，鼻・口唇の肥大，下顎の突出など）  

③ 巨大舌   

（2）検査所見  

① 成長ホルモン（GH）分泌の過剰。  

血中GH値がブドウ糖75g経口投与で正常域まで抑制されない。（注2）  

② 血中IGF－1（ソマトメジンC）の高値（年齢・性別基準値の2SD以上）。（注3）  

③ cTまたはMRIで下垂体腺腫の所見を認める。（注4）   

2．参考事項   

副症候および検査所見   

（1）発汗過多   

（2）頭痛   

（3）視野障害   

（4）女性における月経異常   

（5）睡眠時無呼吸症候群   

（6）耐糖能異常   

（7）高血圧   

（8）口交合不全   

（9）頭蓋骨および手足の単純Ⅹ線の異常（注5）   

3．診断基準   

確実例   ：1（1）①から③の1項目以上を満たし、かつ1（2）①から③すべての項目を満たすもの。   
可能性を考慮：ブドウ糖負荷でGHが正常域に抑制されたり、臨床症候が軽微な場合でも、IGト1が高値で、1（2）  

③を満たすもの。   

（注1）発病初期例や非典型例では症候が顕著でない場合がある。   
（注2）正常域とは血中GH底値1ng／ml（リコンビナントGHを標準品とするGH測定法）未満である。糖尿  

病、肝疾患、腎疾患、青年では血中GH値が正常域まで抑制されないことがある。また、本症では血  

中GH値がTRHやLH－RH刺激で増加（奇異性上昇）することや，ブロモクリブチンなどのドパミン作動  

薬で血中GH値が増加しないことがある。さらに，腎機能が正常の場合に採取した尿中GH濃度が正  

常値に比べ高値である。  
（注3）健常者の年齢・性別基準値を参照する。栄養障害、肝疾患、腎疾患、甲状腺機能低下症、コントロ  

ール不良の糖尿病などが合併すると血中IGF－Ⅰが高値を示さないことがある。  

IGトⅠの基準値としては別添の資料を参考のこと。  

（注4）明らかな下垂体腺腫所見を認めない時や、ごく稀にGHRH産生腫瘍の場合がある。   

（注5）頭蓋骨単純X線でトルコ鞍の拡大および破壊、副鼻腔の拡大と突出、外後頭隆起の突出、下顎角の  

開大と下顎の突出など、手X線で手指末節骨の花キャベツ様肥大変形、足Ⅹ線で足底部軟部組織厚  

heelpadの増大＝22mm以上を認める。  
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日本人血中IGトⅠ濃度基準範囲・  平成1時3月改訂  

男性  

rlSD  中央値  十1SD  ＋2SD   I      年齢    女性            p    －2SD  －1SD  中央値  ＋1SD  

195  254  320  391    1日    182  222  271  333  
191  249  313  217  265  325  
187  243  306  173i211   259  318  
182  238  300      21  206  253  310  
178  233  293  22      201  246  303  
174  228  287  195  240  296  
170  Z22  280  
16．6  217  274  
163  212  268  
159  208  262  217  267  
155  203  256  
152  199  251      29      166  206  254  
149  195  246      30      162  201  248  
146  191  241      31      158  196  242  
143  187  237  292    32      154  192  237  
141  184  233  287    33      150  187  231  
138  181  229  283    34      146  183  226  
100 i 136 178 226 j 279 35 112 j 142 178 n7 j 271 
99 t f34 175 222 j 275 36 109 j 139 174 216 i 265 
97 j 132 173 219 j 272 37 106 i 135 170 217 j 260 
131  †71  217  269  38      132  166  207  

95 ；129   168  214  266    39      129  163  203  
94 ；  127  166  212  263    40  126  159  199  

94 i 126 165 209 j 261 41  123  156  195  
125  163  207  259    42  120  153  191  
1さ4  161  206  257    43  117  150  188  
123  16D  204      44  115  147  185  
122  159  202      45  113  145  182  
121  157  201  46  111  142  18（〕  
120  156  199      47  109  140  177  
118  154  197      48  108  138  176  
117  153  196  49  106  137  174  

116  152  194  50  105  135  172  
115  151  193  51  104  134  171  
114  149  192  52  102  133  169  

101  131  168  

113  147  189  
114  148  190      53  

54  100  130  167  
112  146  188      55  99   129  165  

111  145  187      56  98   128  164  
110  144  186  57  97   126  162  

109  143  185  58  95  125  161  
108  142  184  94  123  159  

107  141  182  93  121  ．157  
105  140  181  61  91   120 155 i 198  
104  138  180  62  90   118  153  

103  137  178  116  151  

73 / 101 135 176 i 224 114  149  
72 j 100 134 174 i 221 

66  84   110  144  

67  82  109  142  
68  

93   126  165  105  137  

91   124  162  57  77’  1【〉3  135  

61 … 89  122  160  56  76  101  133  
58 至 8ア   119  157  100  131  

84   117  153  98  129  

82  114  150  96  127  

80  112  147  95  125  

7．8  109．  144  

75  106  140  
46i73   q   104  137  

71   101  133  
69   98  130  

66   95  126  
6ヰ  93  123  
62  9（）  119  
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先端巨大症 臨床調査個人票  （新規）  

氏  名   苦言…：芸≡二歪  
年 月 日生 

（満  歳）  

丁   
出  生  発病時在住  

住  所  都道府県  都道府県   
TEL （   ）  

発病年月   
平成 年 月 ・   

時頃 ・年月 日  

身体障害者    1・あり（等級 級）2・なし  
手 帳  

介椙定1・要介護（要介護度）2儲援 3・なし   

社会活動（1．就労 2．就学 3．家事労働 4．在宅療養 5．入院 6，入所 7．その他（  ））  

生活状況            日常生活（1．正常 2．やや不自由であるが独力で可能 3．制限があり部分介助 4．全面介助）   

受療動向  
（最近6か月）   

）   

近親結婚：1．あり  2．なし  3．不明  

家 族 歴         血族内発症：1．あり  2．なし  3．．不明  ありの場合（続柄      ）   
（具体的に記入）   

発症と経過  

1．手足の容砧の変化  2，顔貌の変化  3．頭痛  4∴視力・視野障害  5．性機能低下  
発見契機             6．その他（  ）   

［コ 手足容相の増大  

主症候  口 先端巨大症横顔貌（眉弓部の膨隆，曲・口唇？肥大，下顎の突出など）  

［コ 巨大舌   

□ 発汗過多  口 頭痛  □ 視力・視野障害   口 月経異常（女性）  

副症候  口 睡眠時無呼吸症候群  □耐糖能異常   □ 高血圧   ［］校合不全  

口感覚障害（手痛管症候群を含む）   

1 血中成長ホルモン（GH）  （検査日  年  月）  

GH基礎値：  ng／Inl  

2 ブドウ糖負荷 前値  ng／ml底値：  ng／ml □ 正常域に抑制なし  

ブドウ糖負荷試験を行っていない場合はその理由を診断根拠に明記すること  

3 血中IGF一Ⅰ（ソマトメジンC） （検査日  年  月）  

ng／ml （年齢性別基準個：  ）  

4 画像検査  

MRIまたはCTで下垂体腺腫  

下垂体腺腫［コ あり‥⊂］微小腺腫（≦10mm） ［コ マクロ腺腫（＞10mm）  
検査所見  

□ なし（下垂体の高さ  m）  
5 単純XP  

ロトルコ鞍の拡大ないしは破壊，□ 副別空の拡大ないしは突出，口 外後頭隆起の突出  

□ 下顎角の関大ないしは下顎の突乱□ 手指末節骨の花キャベツ様肥大変形  

足底部軟部組織厚heelpad‥左  m，右  m 増大（≧2皇mm）口 あり  

6 GHの奇異反応  

TRH‥ロあり，□ なし；LHRH：Dあり，□ なし；CRH‥□あり，□ なし  

ブロモクリブチン‥□あり，□ なし；ブドウ糖負荷‥□あり，□ なし  

その他の負荷試験の反応（  ）   

1．糖尿病（HbAIc  ％）、 2．境界型糖尿病（HbAIc  ％）、3．高血圧（ ／  TnmHg）  

4．心疾患（［コ 心筋梗塞，［コ 心筋症，口 心不全，ロ その他  ）5．脳血管障害  

6．脂質異常症（LDL－C  mg／dl、中性脂肪   Ing／dl）、 7．肝障害（AST   IU／1、ALT IU／1）  
合併症  

8，腎障害（Cr  mg／dl）、9．運動障害 10．多発性内分泌腫瘍症Ⅰ型  

11．良性腫瘍（  ）  

12．その他（具体的に）（  ）   
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プロラクテン（PRL）  
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他の下垂体ホルモ  
ン分泌  

1．下垂体手術（1．経蝶形骨洞  2．関頭）（施設名  

2．下垂体照射（1．通常  2．定位）（施設名  

3．薬物療法  

［］酢酸オクトレオチド  

投与量  
ロ ペグピソマント  

投与最  

期間  

期間  
ロドパミン作動薬 ロ ブロモクリブチン ロ カベルゴリン  

投与量  期間  
□ その他 薬剤名‥  

投与埴  期間  

1．成長ホルモン低下  

1．あり  2．先端巨大症の症候改善  
3．視力・視野改善  

治療後（射勿棟法では治療中）血中成長ホルモン  

2．なし  3．不明  

IGトI  ng／ml（年r相性別基準値：  

2．不明（これから治療する患者を考慮し）  

免疫染色（複数可）  

1・GH 2．PRL 3・GH＋PRL（同時） 4．TSH 5．FSH 6．LH 5．αサブユニット  

8．ACTH 9．その他 （  

サイトケラチン染色‥［］施行（パターン  
組織診l析  

）  

）‥口 未施行 □ 不明  
組織所見  

（特に薬物治療の予定について記職してください。）  

治療  

（特に非典型的な場合には、必ず記入して下さい）  

診l析 根 拠  

医療上の問題点  

医療機関名  

医嫉機関所在地   

医師の氏名  

‘電話番号  
（   ）  

団  記瓶年月日‥平成   年   月   日  

（軽快者の症状が悲化した場合のみ記搬）  

症状が悪化したことを医師が確認した年月日   

特定疾患登録者証交付年月日  

平成  年  月  日   

平成  年  月  日  
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先端巨大症 臨床調査個人票  （更新）  

氏  名   苦言ミニ器≡二豊 年  
月  日生 

（満  歳，  

住  所   
出  生  発病時在住  

都道府県  都道府県   
TEL  （   ）  

発病年月   
平成 年 月 ・   

時頃 年 月 日 ：   
身体障害者  

1・あり（等級 級）2・なし  
手 帳  

介護認定1・要介護（要介誰度）2靡援 3・なし   

社会活動（1．就労 2．就学 3．家事労働 4．在宅療養 5，入院 6．入所 7．その他（  ））  

生活状況            日常生活（1．正常 2，やや不自由であるが独力で可能 3．制限があり部分介助 4．全面介助）   

受療動向  
（最近6か月）   

）   

近親結女昏：1．あり  2．なし  3．不明  

家 族 歴         血族内発症：1．あり  2．なし  3．不明  ありの場合（続柄      ）   

（前回申請からの変化を中心に具体的に記入）   

治療と経過  

［コ 手足容積の増大  

主症候  ［］先端巨大症横顔貌（眉弓部の膨隆，如・口唇の肥大，下顎の突出など）  

［コ 巨大舌   

□ 発汗過多  口 頭痛   □ 視力・視野障害  □ 月経異常（女性）  

副症候  □ 睡眠時チ無呼吸症候群  □耐糖能異常   □高血圧  口琴合不全  

［コ感覚障害（手根管症候群を含む）   

1 血中成長ホルモン（GH）  （検査日  年  月）  

GH基礎値：  ng／l最  

2 ブドウ糖負荷 前値  ng／ml底値‥  ng／ml ⊂］正常域に抑制なし  

ブドウ糖負荷試験を行っていない場合はその理由を診断根拠に明記すること  

3 血中IGF－Ⅰ（ソマトメゾンC） （検査日  年  月）  

ng／ml （年齢性別基準値：  ）  

4 画像検査  

MlモⅠまたはCTで下垂体腺腫  

下垂体腺腫 □ あり：口 微′‖腺腫（≦10日－n－） ロ マクロ腺腫（＞10mm）  
検査所見  

□ なし（下雫体の高さ  mm）  

5 単純XP  

ロトルコ鞍の拡大ないし埠破風口 副刑空の拡大ないしは突出，口 外後頭隆起の突出  

□ 下顎角の関大ないしは下顎の突出，□ 手指末節骨の花キャベツ様肥大変形  

足底部軟郎組織厚heelpad‥左  mm，右  －－－m 増大（≧22m）□ あり  

6 GHの奇異反応  

TRH：□あり，□ なし；LHRH‥ロあり，□ なし；CRH‥□あり，□ なし  

ブロモクリプチン＝□あり，□ なし；ブドウ糖負荷‥□あり，□ なし  

その他の負荷試験の反応（  ）   

1．糖尿病（HbAIc  ％）、 2．境界型糖尿病（HbAIc  ％）、3．高血圧（ ／ mmHg）  

4．心疾患（［コ 心筋梗塞，［］心筋症，［］心不全，［］その他  ）5．脳血管障害  

6．脂質異常症（LDL－C  mg／dl、中性脂肪  mg／dl）、 7．肝障害（AST   IU／1、ALT IU／l）  
合併症  

8．慣l埠害（Cr  mg／dl）、9，運動障害 10．多発性内分泌腫瘍症Ⅰ型  

11．良性腫瘍（  ）  

12，その他（具体的に）（  ）   
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LH・FSH系  1．正常 2．低下 3．克進  

他の下垂体ホルモ   
TSH系  1．正常 2，低下 3．克進  

ン分泌  ACTH系  1．正常 2，低下 3．克進  
プロラクチン（PRL）   1．正常 2．低下 3．克進  

ADH系  1．正常 2．低下 3．克進  

÷   
）  

2・下垂体照射（1・通常 2・定位）（施設名  
）  

3．薬物療法  

□ 酢酸オクトレオチド  

投与最  期間  
治   ［コ ペグピソマント  

療   投与量  
法   

期間  
ロドパミン作動薬 ロ ブロモクリブチン ロ カベルゴリン  

投与量  期間  
治療経過  ［コ その他 薬剤名‥  

投与i迂  期間  

4．末治療  

5．その他  

1．成長ホルモン低下  

治  1・あり  2・先端巨大症の症候改善  2．なし  3．不明  

疲   3．視力・視野改善  

効   治療後（薬物療法では治療中）血中成長ホルモン  ng／…1  

果  
IGトI  ng／・nl（年相性別基準個：  

）  

2．不明（これから治療する患者を考慮し）   

免疫染色（複数可）  

1・GH 2・PRL 3・GH＋PRL（同時） 4．TSH 5．FSH 6．LH 5．αサブユニット  

8・ACTH 9・その他（  
組織所見  

サイトケラチン染色‥ ⊂Ⅰ施行（パターン  

）  

）＝□ 未施行 □ 不明  
組織診1析   

（特に薬物治療の予定について記滅してください。）   

治療  

（特に非典型的な場合には、必ず記入して下さい）   

診 断 根 拠  

医腫上の問題点   

医療機関名   

医療機関所在地   
屯話番号  （   ）   

医師の氏名   

団  
記載年月日：平成 年   月   日   
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Ⅵl．下垂体機能低下  

Ⅳ－1．下垂体後菓機能低下症  

下垂体後英機能低下症については、畑H分泌異常症の認定基準を用いること。   

Ⅳ－2．下垂体前葉機能低下症  

以下のAからDに示す各ホルモンの分泌低下症のいずれかの診断基準を満たすこと。   

A．ゴナドトロピン分泌低下症  

1．主要項目  

（1）症状  

① 二次性徴の欠如（男子15歳以上、女子13歳以上）、遅延、進行停止  

② 月経異常（無月経、無排卵周期症、稀発月経など）  

③ 性欲低下、インポテンス、不妊  
④ 陰毛・腋毛の脱落、性器婁縮、乳房萎縮  

（2）検査所見  

① 血中ゴナドトロピン（LH、FSH）は健常者の基準値と比して高値ではない。  

② ゴナドトロピン分泌刺激検査（LH－RH test，Clomiphene，eStrOgen投与等）  

で低ないし無反応。  

（但し、視床下部性の時は、LH－M（初回又は脈波的連続）投与で正常反応  

を示すことがある）  

③ 血中性ステロイド（estrogen，prOgeSterOne，teStOSterOne等）は健常者の  

基準値と比して低値である。  

2．鑑別疾患  

高度肥満、神経性食思不振症  

3．診断基準  

確実例：1（1）の1項目以上を満たし、1（2）①から③すべての項目を満た  

すもの。  

B．副腎皮質刺激ホルモン（ACTH）分泌低下症  

1．主要項目  

（1）．症状  

① 全身倦怠感  

② 易疲労性  

（∋ 食欲不振  

④ 意識消失（低血糖や低ナトリウム血症による）  

⑤ 低血圧  

（2）検査所見  

① 血中コルチゾールは健常者の基準値と比して低値である。  

② 尿中フリーコルチゾールは健常者の基準値と比して低値である。  
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③ 血中ACTHは健常者の基準値と比して高値ではない。  
④ ACTH分泌刺激試験（CRHあるいはinsulin投与）で低ないし無反応。  

2．診断基準  

確実例：1（1）の1項目以上を満たし、かつ1（2）①から④すべての項目  

を満たすもの。   

C．甲状腺刺激ホルモン（TSH）分泌低下症  

1．主要項目  

（1）症状  

①耐寒性低下  

②不活発  

（∋皮膚乾燥  

④脱毛  

（9発育障害  

（2）検査所見  

①血中TSHは健常者の基準値と比して低値である。  

（但し視床下部性ではイムノアッセイで正常ないしやや高値のことがある。）  

②TSH分泌刺激試験（TRH test）で低ないし無反応。（但し視床下部性では遅延  

反応などがある。）  

③甲状腺ホルモン検査（freeT小freeT3またはT。など）は健常者の基準値と比  

して低値である。  

2．診断基準  

確実例：1（1）の1項目以上を満たし、かつ1（2）（∋から③のすべての項目  

を満たすもの。   

D．成長ホルモン（GH）分泌不全症  

D－1ノJ、児（GH分泌不全性低身長症）  

1，主要項目  

（1）主症候  

① 成長障害があること。（通常は、身体のつりあいはとれていて、身長は標  
準身長の－2，OSD以下、あるいは身長が正常範囲であっても、成長速度が  

2年以上にわたって標準値の－1．5SD以下であること。）  

② 乳幼児で、低身長を認めない場合であっても、成長ホルモン分泌不全が原  

因と考えられる症候性低血糖がある場合。  

③ 頭蓋内器質性疾患や他の下垂体ホルモン分泌不全があるとき。  

（2）検査所見  

インスリン負荷、アルギニン負荷、L－DOPA負荷、クロニジン負荷、または  

グルカゴン負荷試験において、原則として負荷前および負荷後120分間（グ  

ルカゴン負荷では180分間）にわたり、30分毎に測定した血中GHの頂値が  

6ng／ml以下であること。GHRP－2負荷試験で、負荷前および負荷後60分にわ  

たり、15分毎に測定した血中GH頂値が16ng／ml以下であること。  
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2，診断基準  

重準例‥主症候が1（1）①を満たし、かつ1（2）の2種以上の分泌刺激試験  

におけるリコンビナントGHを標準品とするGH測定法GH頂値がすべて  

3ng／ml以下（GHRP－2負荷試験では10ng／rnl以下）のもの。  

または、主症候が1（1）の②または、1（1）の①と③を満たし、か  

つ1（2）の1種類の分泌刺激試験におけるリコンビナントGHを標準  

品とするGH頂値が3ng／ml以下（GHRP－2負荷試験では10ng／ml以下）  

のもの。  

D－2．成人（成人GH分泌不全症）   

1．主要項目  

（1）主症候および既往歴  

① 小児期発症の場合には成長障害を伴う。  

② 頭蓋内器質性疾患の合併ないし既往歴、治療歴または周産期異常の既往があ  

る。  

（2）検査所見  

① インスリン負荷、アルギニン負荷、またはグルカゴン負荷試験において、負  

荷前および負荷後120分間（グルカゴン負荷では180分間）にわたり、30分  
ごとに測定した血中GHの頂値が3ng／ml以下である。GHRPq2負荷試験で、  
負荷前および負荷後60分にわたり、15分毎に測定した血中GH頂値が9ng／ml  
以下であるとき、インスリン負荷におけるGH頂値1．8ng／ml以下に相当する  

低GH分泌反応であるとみなす。  

② GHを含めて複数の下垂体ホルモンの分泌低下がある。  

2．診断基準  

重症例：（1）の①あるいは（1）の②を満たし、かつ（2）の①で2種類以上のGH  
分泌刺激試験におけるリコンビナントGHを標準品とする血中GHの頂値が  

すべて1．8ng／ml以下（GHRP－2負荷試験では9ng／ml以下）のもの。また  
は、（1）の②と（2）の②を満たし、（2）の①で1種類のGH分泌刺激試  
験におけるリコンビナントGHを標準品とする血中GHの頂値が1．8ng／ml  

以下（GHRP－2負荷試験では9ng／ml以下）のもの。   

E．プロラクチン（PRL）分泌低下症  

1．主要項目  

（1）症状  

産裾期の乳汁分泌低下  

（2）検査所見  

① 血中PRL低値。（複数回測定し、いずれも1．5ng／ml未満であることを確  

認する。）  

② PRL分泌刺激試験（TRH test）で、低ないし無反応。  

2．診断基準  

1（1）を満たし、（2）①②のすべての項目を満たすもの。  

ー37、－  
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下垂体機能低下症 臨床調査個人票  （新規）  

ふ り がな  

1．明 2．大 3．昭 4．平  年  月  日生  

（満  歳）  

氏1名  

発病時在住 都道府県  
出  生  

都道府県  
住  所  

TEL  （   ）  

平成  年  月  日         時頃  1，昭和 2．平成  
1．政 2．組 3．共  

4．国 5．介 6．高  
発病年月  年  月  日  

身体障害者手帳  1．あり（等級  級） 2．なし  介護認定  1．要介護（要介護度 ） 2．要支援  3．なし  

社会活動（1．就労 2．就学 3．家事労働 4．在宅療養 5．入院 6．入所 7．その他（  ））  

日常生活（1．正常 2．やや不自由であるが独力で可能 3．静」限があり部分介助 4．全面介助）   
生活状況  

受療動向  

（最近6か月）  
1・主に入院 2・入院と通院半々 3．主に通院（ ／月） 4．往診あり 5．入通院なし 6．その他（   ）  

近親結婚：1．あり  2．なし  3．不明  
家 族 歴  

血族内発症二 1．あり  2．なし  3．不明  ありの場合（続柄  
）  

治療と経過（具体的に記入）  

【wish入力不要】  

現  症（   年  月現在）  

1．家族性  

2．先天性（家族性を除く）  

3．鞘∴発 性  

4．妊娠又は分娩に続発  

身 長  cm  体 重  

骨年齢  歳  
kg  

視下  
頭蓋咽頭腫  

鞍上部胚細胞性腫瘍  

視床下部・下垂体近傍髄膜腫  

下垂体腺催  
その他（診断名  

ラトケ顆胞  

リンパ球性下垂体炎  † 

｛  トルコ枝の拡大  
下垂体部異常石灰沈着  

頭部CTでの異常   

ありの場合具体的に記搬   

（  

頭部MRIでの異常   

ありの場合具体的に記織   

（   

明
明
明
 
 

不
不
不
 
 
 

3
 
3
 
3
 
 
 

し
 
し
 
し
 
 

な
な
な
 
 
 

2
 
2
 
2
 
 

⊥
n
ノ
 
∽
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ソ
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l
 
l
 
 

症
 
候
 
性
 
 

）
明
 
 
 

不
 
 

3
 
 

し
 
 
 

な
 
 

2
 
 

n
ノ
 
 
 

あ
 
 

12．視床下部下重体術後又は放射線照射後  

13．外傷  

14，その他（診断名  

15．不  明  

抗下垂体抗体  1．陽性 2．陰性  

主要臨床症状（   年  月現在）  ホ ル モ ン（該当するすべてに○）  

性欲低下  

陰毛、腋毛の脱落  

二次性徴発現の遅延  

不妊  

耐寒性低下  

皮膚乾燥  

f余脈  

脱毛  

体毛の柔軟化  

精神機能低下（不活発）  

全身倦怠感  

気力、集中力低下  

低血圧症状  

低血糖症状  
成長発育の遅延  

′′  促進  

乳汁分泌過多  

JJ   低下  

肥満  

るいそう  

食欲不振  

多飲  

多食  
視力視野障害  

頭痛  

その他（  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1，あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1，あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2，  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

明
 
明
 
明
 
 

不
不
不
 
 
 

3
3
3
 
 
 

し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
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し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
し
 
 

な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
な
 
 
 

1．LH／FSH  2．ACTH  3．TSH  

5．プロラクチン 6．バソプレシン  

4．GH  

既  往  症  

本人出生時骨姓位出生  

出生時状況  

出生（分娩）の様式  

出 生 目  

出荏時体重  

一人立ち  

1．あり 2．なし 3．不明  

1．正常 2．仮死  

1．相子分娩・吸引分娩 2．経膣分娩（1．以外）、   

3．帝王切開  

1．予定日どおり 2．予定日より（   ）目前  

3．予定日より（  ）日遅れ 4．不明  

歳  ヶ月  

歳  ヶ月  発  語  

1．あり（  ）  

2．なし 3．不明  
幼少児時期の疾患  

初  経  

閉  経  
1．整 2．不整 3．無 4．不明  月経状態  

妊  娠  

出  産  

本人の妊娠中の異常  1．あり  2．なし  3．不明  
1．あり  

1．あり  

1．あり  

1．あり  

1．あり  

1．あり  

2
 
2
 
2
 
2
 
2
 
2
 
 

1，正常  2．大通  3．不明  本人の分娩時の出血  

1．奇形  2．知能障篭 3．成長障害 4．運動障害  

5．脳梗塞 6．脳出血  7．狭心症  8．心筋梗塞  
9．高血圧10．高脂血症11．肝障害 12．腎障害  
13．糖尿病14．悪性腫瘍（  ）  

15・その他（具体的に）（  ）－38－  



内分泌機能検査成績（   年  月  日現在）  

血中GH  

インスリン （前値  

アルギニン （前値  

グルカゴン（前値  

GHRP－2  （前値  

L－ドーパ＊（前値  

クロニジン＊（前値  

ng／通）基準値（  

ng／通）基準値（  

ng／嘘）基準値（  

ng／通）基準値（  

ng／通）基準値（  

ng／嘘）基準値（  

ng／通、頂値  

ng／鵬、頂値  

ng／通、頂値  

ng／嘘、頂値  

ng／通、頂値  

ng／嘘、頂値  

ng／撼）  

ng／通）  

ng／鵬）  

ng／通）  

ng／通）  

ng／通）  

負  
荷  
試  
験  

成長ホルモン系   

＊，小児のみ  

血中IGFrI   （  ng／nb）  基準値（  ng／nb）  

基礎値 （  mU／通） 基準値（  mU／畑）  

u冊i試験   （頂値  mU／通） 基準値（  mu／舶）  

血中LH  

基礎値 （  mU／通） 基準値（  mU／通）  

Ll冊試験   （Ⅰ引直  mU／血色） 基準値（  mU／踵）  

血中FSH  
LH／FSH系  

血中テストステロン  （  ng／亜）基準値（  ng／dg）  

血中エストラジオール  （  pg／通）基準値（  pg／通）  

その他  （  ）基準値（  ）  

基礎値 （  川旭）基判直（  川旭）  

Ⅷ試験  （頂値  川旭）基準値（  〃U／m也）  

血中TSH  

4
 
3
 
 

T
 
T
 
 

任
 
仕
 
 

付
円
 
由
■
勺
 
遊
遊
（
 
 

ng／dg）  

pg／mの  

値
値
 
 

．
E
一
 
一
茂
一
 
 

＝
れ
「
 
封
「
 
基
基
 
 

め
刷
 
 

／
 
／
 
）
 
 

n
g
 
p
g
％
 
 

TSH系  

血中T3（  ng／通）  

放射性ヨード摂取率24時間値  ％）基準値  

基礎値 （  ′偲／dg）基準値（  腫／dg）  

血中コルチゾール Am試験   （頂値  腫／舶）基判直（  腫／粛）  

インスリン負荷（頂値  〃g／dの 基御直（  腫／dg）  

基礎値 （  pg／嘘）基準値（  pg／m色）  

血中ACTH  CR11試験  （頂値  pg／血a）基準値（  pg／DB）  

インスリン負荷（頂値  pg／皿8）基判直（  pg／通）  

ACTH系  

尿中  
フリーコルチゾール  

基礎値   （  腫／日）基準値（  腫／日）  

基礎値 （  

Ⅷ試験－  （頂値  

値
値
 
 

準
雅
丁
 
 

基
基
 
 

刷
刷
 
 

／
 
／
 
 
g
 
g
 
 
 

n
‥
 
n
 
 

ng／m8）  

ng／mの  

プロラクチン  プロラクチン系  

尿浸透圧  

水制限試験（前  mosm／短）、（後  mOsm／鹿） 1．正常 2．低値 3．高値 4．未施行  
パゾプレシン試験（前  mosm／k）、（後  mOsm／厄）1．正常 2．低値 3．高値 4．未施行  

5％高弓長食塩水負荷血晴Na  InEq／L 血膿バゾプレシン  pg／m色 （同時採血）  

血腫バゾプレシン基準値（  pg／m8）  

復 業 機 能  

薬剤  量  期間  効果  これまでの治療  

今後の治療  

（特に非典型的な場合には、必ず記入してください）  

診 断 根 拠  

医療上の問題点  

【wish入力不要】  

医療機関名   

医療機関所在地   

医師の氏名 ▼  

（   ）   

記載年月日：平成  年  月  日  

電話番号  

（軽快者の症状が悪化した場合のみ記搬）  

症状が悪化したことを医師が確認した年月日   

特定疾患登録者証交付年月日  

平成  年  月  日   

平成  年  月  日  

ー39－  
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下垂体機能低下症 臨床調査個人票  （更新）  

ふり がな  

1．明 2．大 3．昭4．平  年  月  日生  

（満  歳）  

氏  名  

出  生  

都道府県  発病時在住 都道府県  
住  所  

TEL  （   ）  

平成  年  月  日         時頃  1．昭和 2．平成  1．政 2．組 3．共  

4．国 5．介 6．高  
発病年月  年  月  日  

身体障害者手帳  1．あり（等級  級） 2．なし  介護認定  1・要介護（要介護度 ） 2．要支援 3．なし  
社会活動（1．就労 2．就学 3．家事労働 4，在宅療養  

日常生活（1．正常 2．やや不自由であるが独力で可能  
5．入院 6．入所 7．その他（  ））  

3．制限があり部分介助 4．全面介助）   
生活状況  

受療動向  

（最近6か月）  
1・主に入院 2・入院と通院半々 3・主に通院（／月）4．往診あり 5．入通院なし 6．その他（   ）  

近親結婚：1．あり  2．なし  3．不明  
家 族 歴  

血族内発症ニ 1・あり  2．なし  3．不明  ありの場合（続柄  ）  

治療と経過（具体的に記入）  

【wish入力不要】  

現  症（   年  月現在）  

1．家族性  

2．先天性（家族性を除く）  

3．特発性  

4．妊娠又は分娩に続発  

身 長  cm 体 重  

骨年齢  歳  
視下  

頭蓋咽頭臆  

鞍上部月杢細胞性腫瘍  

視床下部・下垂体近傍髄膜腫  

下垂体腺臆  
その他（診断名  

ラトケ嚢胞  
リンノセ球性下垂体炎  † 

トルコ鞍の拡大  

下垂体部異常石灰沈着  

頭部CTでの異常   

ありの場合具体的に記搬   

（  

頭部MRIでの異常   

ありの場合具体的に記搬   

（  

明
明
明
 
 

不
不
不
 
 
 

3
 
3
 
3
 
 

し
 
し
 
し
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な
な
 
 
 

2
 
2
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り
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12．視床下部下垂体術後又は放射線照射後  

13．外傷  

14．その他（診断名  

15．不  明  

抗下垂体抗体  1．陽性 2．陰性  

機 能 障 害 ホ ル モ ン（該当するすべてに○）  主要臨床症状（   年  月現在）  

性欲低下  

陰毛、腋毛の脱祐  

二次性徴発現の遅妊  

不妊  

耐寒性低下  

皮膚乾燥  

徐脈  

脱毛  

体毛の柔軟化  

精神機能低下（不活発）  

全身侶怠感  

気力、集中力低下  

低血圧症状  

低血糖症状  

成長発育の遅延  

／J  促進  

乳汁分泌過多  

JJ   低下  

肥満  

るいそう  
食欲不振  

多飲  

多食  

視力視野障害  

頭捕  

その他（  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．あり 2．  

1．LH／FSH  2．ACTH  3．TSH  

5．プロラクチン 6．バソプレシン  

明
 
明
 
明
 
 

不
 
不
 
不
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4．GH  

既  往  症  

本人出生時骨盤位出生  

出生時状況  

出生（分娩）の様式  

1．あり 2．なし 3．不明  

1．正常  

1．帥子分晩・吸引分娩 2．経膣分娩（1．以外）、   

3．帝王切開  

1．予定日どおり 2．予定日より（  ）目前  

3．予定日より（  ）日遅れ 4．不明  
出 生 日   

出産時体塵  

一人立ち  

歳  

1．あり（  

2，なし 3．不明  

発  語   

幼少児時期の疾患  

初  経  

閉  経  

月経状態  1．盤 2．不整 3．無 4．不明  

妊  娠  

出  産  

本人の妊娠中の異常  

本人の分娩時の出血  

1．あり  2．なし  3．不明  

1．正常  2．大農  3．不明  
1．あり  

1．あり  

1．あり  

1．あり  

1．あり  

2
 
2
 
2
 
2
 
2
 
 

1．奇形  2．知能障害 3．成長障害 4．運動障害  

5．脳梗塞 6．脳出血  7．狭心症  8．心筋梗塞  

9．高血圧10．高脂血症11．肝障害  12．腎障害  

13．糖尿病14．悪性腫瘍（  

15．その他（具体的に）（  ）－40－  



内分泌機能検査成績（   年  月  日現在）   

血中GH  

インズリン （前値  ng／nb、項値  ng／nB）基準値（  ng／na）  

負   ng／畑、頂値  ng／通）基準値（  ng／通）  

成長ホルモン系   荷 試  ng／嘘、頂値  ng／通）基準値（  ng／通）   

＊，小児のみ  験  GHRP－2   （前値  ng／na、頂値  ng／Db）基準値（  ng／Db）  

トドー パ＊（前値  ng／鵬、頂値  ng／通）基準値（  ng／通）  

クロニジン＊（前値  ng／嘘、頂値  ng／通）基準値（  ng／通）  

血中IGF－Ⅰ  （  ng／嘘）  基準値（  ng／通）   

直  
血中LH  H 頂値   、   

直 
血中FSH  

LH／FSH系  ．項値   

血中テストステロン  （  ng／de）基準値（  ng／dC）  

血中エストラジオール  （  pg／通）基準値（  pg／舶）  

その他  （  ）基準値（  ）   

血中TSH  
頂値  

TSH系  遊離T4（  ng／dC）基準値（  ng／dC）  

血中T3（  ng／通）   遊離T3（   pg／m8）基準値（  pg／m也）  

放射性ヨード摂取率24時間値（  ％）基附直（  ％）   

基礎値 （  腫／dg）基準値（  〃g／dg）  

血中コノレチゾール ACm試験   （頂値  〃g／dの 基準値（  腫／dの  

インスリン負荷（頂値  岬／dg）基判直（  腫／dg）  

基礎値 （  pg／mの 基準値（  
ACTH系  

pg／嘘）  

血中ACTH  mト試験  （頂値  pg／ma）基準値（  pg／nA）  

インスリン負荷（頂値  pg／m8）基判直（  pg／嘘）  

ゾ （  腫／目）基靴（  
フリーール 

腫／日）   

在  
プロラクチン プロラクチン系  

頂値  

尿浸透圧  

水制限試験．（前  mOsm／k）、（後  mOslれ／厄） 1．正常 2．低値 3．高値 4．未施行  

後 楽 機 能  パゾプレシン試験（前  mosm／k）、（後  mOsm／kは）1．正常 2．低値 3．高値 4．未施行  
5％高張食塩水負荷血晴Na  mEq／L 血腫バゾプレシン  聞／m色 （同時採血）  

血膿′くゾプレシン基剰直（  pg／鵬）   

薬剤  これまでの治疲  腿  期間  効果   

今後 の治療  

（特に非典型的な場合には、必ず記入してください）   

診 断 根 拠  

医療上の問題点  

【lVish入力不要】   

医療機関名   

医療機関所在地   
電話番号  （   ）   

医師の氏名  

印  
記析月日‥平成  年  月  日   

－41－  

r 一－‾   



家族性高コレステロール血症 ホモ接合  

1．主要項目   

（1）理学所見  

皮膚黄色腫、腱黄色腫、角膜輪の存在、頚部雑音および心雑音に注意する。FH  

ホモ型は、幼少期よりの皮膚黄色腫が特徴的である。  

（2）血液。生化学的検査所見  

小児期より高LDLコレステロール血症を示すことが多いが、高LDLコレステロ  

ール血症に高中性脂肪血症が加わる例もある。リンパ球や線維芽細胞のLDL受  

容体活性はホモ接合体で健常人の20％以下に著明低下を示し、診断の参考とな  

る。LDL受容体、ARH、PCSK9などのLDL代謝経路に関わる遺伝子の解析により、  

確定診断を下すことができる。  

2．参考事項   

FHは、冠動脈および大動脈弁に若年性動脈硬化をきたすことが問題となる。冠動   

脈硬化は、心筋梗塞や狭心症を引き起こすことから、注意が必要である。大動脈弁   

狭窄、大動脈弁上狭窄を合併することが多く、特にホモ接合体では弁置換術を必要  

とすることもあり、注意が必要である。  

3．鑑別診断   

シトステロール血症、脳腱黄色腫など皮膚黄色腫を示す疾患との鑑別診断、甲状腺   

機能低下症やネフローゼ症候群などの高LDL コレステロール血症を示す疾患との   

鑑別診断が問題となる。  

4．診断基準   

確実例二  

LDL代謝経路に関わる遺伝子の遺伝子解析、あるいはLDL受容体活性測定によっ  

てFHホモ接合体であると診断されるもの。  

ほぼ確実例：  

空腹時定常状態の総コレステロール値が450mg／dl（LDL コレステロール値が  

370mg／′dl）以上、あるいは小児期より皮膚黄色腫が存在するなど重度の高コレス  

テロール血症の徴侯が存在し、薬剤治療に抵抗するもの。  
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家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）臨床調査調査個人票 （1．新規）  
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家族性高コレステロール血症（ホモ接合体）臨床調査調査個人票  （2．更新）  
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