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先天性甲状腺機能低下症マス・スクリーニングガイドライン 

―その診断・治療―ガイドライン (2014年改訂版) 

日本小児内分泌学会 マス・スクリーニング委員会 

日本マス・スクリーニング学会 

〜推奨版、Q&A~ 

 

2014年 6月 18日 

 

グレードレベル 

1. 強い推奨「殆どの患者に利益を生み出す」 

2. 弱い推奨「患者にとって利益をもたらすことが多いため、考慮すべきである。当然

患者の状況によって最良の選択を行う」 

エビデンスレベル 

●○○ 低 コントロールを伴わない症例集積、 

●●○ 中コントロールを伴わないコホート研究 

●●●コントロールを伴うコホート研究、非ランダム化比較試験 

さらに研究はないものの、広く認知されるものはコンセンサスと表示した。 
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1. 先天性甲状腺機能低下症の定義 

【推奨】 

1-1. 原発性先天性甲状腺機能低下症(以下 congenital hypothyroidism, CH)とは、胎生期

または周産期に生じた甲状腺の形態または機能異常に因る先天的な甲状腺ホルモン分

泌不全の総称である。1 (コンセンサス) 

 

1-2．CHにおいては、永続性が多いが、一過性も存在する。いずれにおいても、甲状

腺機能低下状態の場合、治療が最優先される。1 (●●●) 

 

1-3. CHのなかにはサブクリニカル CHが存在する。しかしサブクリニカル CHを定義

する一定の合意は得られていない。特に特に新生児期にはその後甲状腺機能低下が急に

顕在化することもあるのでサブクリニカル CHと定義することは困難である。 

2 (●○○) 

 

 

2．新生児マス・スクリーニング 

2-1. 新生児マス・スクリーニングの有用性 

【推奨】 

2-1-1．CHのマス・スクリーニングは新生児マス・スクリーニングプログラムの一環と

して実施することを推奨する。1（コンセンサス） 

 

2-1-2．マス・スクリーニング陽性となった新生児が迅速で適切な診療を受けられるよ

うに、実施主体の都道府県・政令指定都市は先天性代謝異常等検査実施要綱を作成し、

具体的な診療手順を定めておくべきである。1 (コンセンサス) 

 

2-2新生児マス・スクリーニングの実際 

【推奨】 
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2-2-1. CHのマス・スクリーニングは TSH測定により行う。検体は日齢 4から 6に足蹠

外縁部から採血された濾紙血液を用いて行うことを推奨する。なお、濾紙血液 TSH値

は原則として全血表示とする。血清表示の場合は全血表示も併記する。初回採血検体で

TSH値が陽性基準(15~30mIU/L)を上回った新生児は即精密検査と判定し、各自治体で

定められた精密検査医療機関を速やかに受診させることを推奨する (注 1-1) 1(●●

●) 

2-2-2. TSHが 7.5-15 mIU/Lの値の場合は 2回目採血を初回採血医療機関に依頼し、2回

目採血検体 TSH値が各マス・スクリーニング検査施設のカットオフ値以上の場合は精

密検査対象者とすることを推奨する。 

（注 1-2）1(●●○) 

(注 1－1) CHおよび一過性 CHと偽陽性者との頻度はカットオフ値により変動するので、

各地域において適切なカットオフ値を過去の成績から検討するべきである。少なくとも

直ちに治療が必要な症例が 2回目採血の対象となり診断が遅れることがないように初

回採血検体の即精検カットオフ値を設定することが重要である。 

(注 1－2) 地域によっては採血医療機関で再々採取(3回目採血)を行い、精査対象者を絞

り込んでいる。マス・スクリーニング検査施設における濾紙血液によるマス・スクリー

ニング段階を長引かせることなく、十分な保護者への説明と指導が条件となる。 

 エキスパートオピニオンとして 2回目採血の日齢を遅くとも日齢 14 とすることがよ

いと思われる。 

追記：マス・スクリーニング段階での注意事項 

①低出生体重児や NICU 入院中の新生児では哺乳不良により採血日齢が大幅に遅れる

場合があるが、CHマス・スクリーニングは哺乳影響を受けないので、可能な限り規定

の日齢 4から 6での採血を行なうことを周知徹底する。 

（低出生体重児での注意事項は別項参照）。 

②早期発見のために，採血医療機関の検体の郵送、検査機関での測定および異常値の報

告、マス・スクリーニング陽性者の 2回目採血および精査医療機関への受診通知、医療

機関での受付などのシステムが円滑に速やかに行なわれているかを定期的に検証して

改善に努めることが要求される。 

③周産期に使用されるヨード含有消毒剤が陽性率を高めることがわかっている。その対

応には諸々の問題が存在するが，その事実は認識しておく必要がある。消毒剤の優劣に
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問題がなければマス・スクリーニングの立場からは，ヨード含有消毒剤を控えることが

望ましい。 

 

2-2-3. TSHと FT4を同時に測定するマス・スクリーニングでは中枢性先天性甲状腺機

能低下症発見する事が可能であるが、TSHのみのマス・スクリーニングでは中枢性先

天性甲状腺機能低下症を発見できないことを考慮する。 2 (●●●) 

 

2-2-4 

マス・スクリーニングで発見されない CHが存在する。1 (●○○) 

 

2-3. 早産児・低出生体重児の取り扱い 

【推奨】 

2-3-1. 早産児・低出生体重児（出生体重 2,000ｇ未満）の新生児については日齢 4~6の

1 回目マス・スクリーニングが正常であっても、2回目マス・スクリーニングを①生後

1 ヶ月、または②体重が 2,500ｇに達した時期、③医療施設を退院する時期のいずれか

早い時期に行うことを推奨する。１(●●●)   

 

2-3-1. 2回目マス・スクリーニングで TSHが遅発上昇した例は、精密検査対象とするこ

とを推奨する。1(●●●)   

 

2-3-3. 低出生体重児における低 T4血症については積極的にレボチロキシンナトリウム

（L-T4）により治療を行うことは勧められない。2(●○○)  

 

 

3. 精査対象者における CH の診断と重症度判定  

【推奨】 

3-1. CHの診断は新生児マス・スクリーニングの結果、臨床症状、画像所見、精査時の

甲状腺機能検査などから総合的に診断する。1. (コンセンサス)。 

 

3-2. CHの重症度の判定には 
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① 甲状腺機能低下症の有無の臨床的評価（チェックリストの活用；①遷延性黄疸、②

便秘、③臍ヘルニア、④体重増加不良、⑤皮膚乾燥、⑥不活発、⑦巨舌、⑧嗄声、⑨四

肢冷感、⑩浮腫、⑪小泉門開大、⑫甲状腺腫 

② 血清 FT4のレベル(参考例：最重症<0.4 ng/dL, 重症 0.4 ng/dL から 0.7ng/dL 未満、

中等症 0.７ng/dLから 1.5ng/dL未満) （精密検査機関毎の FT4の正常値は異なること

ため、ここに記載した値はおおよその目安である。詳細は解説参照）。③ 甲状腺超音

波検査 

④ 大腿骨遠位端骨核 

これらの①から④の項目より総合的に判断する。1(●●●) 

 

3-3生後 6ヶ月未満でTSH≧10 mIU/L、生後 12ヶ月ではTSH≧5 mIU/Lを異常と考え、

サブクリニカル CH（解説参照）と診断する。(エキスパートオイニオン)  

 

3-4．血清サイログロブリン(Tg)が低値(<10ng/ml)の場合には甲状腺無形成、Tg欠損症

を疑い、重症の指標となる。1 (●●○)    

 

4. CH治療開始基準 

【推奨】 

4-1. 直ちに治療開始する基準 

①チェックリスト≧2点、または超音波検査にて甲状腺が同定できない場合、または甲

状腺腫を認めた場合は直ちに治療を開始することを推奨する。1(●●●) 

②①の所見がなくとも血清 TSH ≧30 mIU/Lまたは血清 TSH 15～30 mIU/Lかつ FT4

低値の場合は直ちに治療することを推奨する。（但し、精密検査機関毎の FT4の正常

値は異なることに留意する。解説参照。）1 (●○○) 

③濾紙血 TSHが TSH ≧30 mIU/L、あるいは濾紙血 TSHが<30mIU/Lの症例ではチェ

ックリスト≧1または大腿骨遠位端骨核未出現の場合には直ちに治療を行うことを考

慮する. 2(●○○) 

 

4-2. 臨床症状がなく血中甲状腺ホルモンも正常範囲で、血清 TSH 15 mIU/L 未満の場合

には、再度甲状腺機能検査を行い、生後 3-4週を過ぎても、TSHが 10mIU/L を超えて

いる場合は、治療を考慮する。治療を行った場合でも、3歳以降に甲状腺剤を中止し、
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甲状腺機能の再評価を行い、病型診断を含めた正確な診断を行うことを考慮する。 あ

るいは無治療の場合には 1~2週間後に甲状腺機能の再評価を行い、経過観察を行う。2 

(●○○)  

 

 

5. CHの治療とモニタリング方法 

【推奨】 

5-1. 治療はレボチロキシンナトリウム(以下 L-T4) 10 μg/kg/日を 1日 1回服用、最重症

例では 12～15 μg/kg/日で開始することを推奨する。 

1(●●●) 

 

5-2. 中等症・サブクリニカル CHの場合には 3-5μg/kg/日の L-T4の投与量で治療可能で

ある。(エキスパートオピニオン) 

 

5-3. L−T4の内服については、朝、夕あるいは食前、食後の投与が可能であるが、毎日

一定の時間に服用することを推奨する。新生児～乳児では薬剤は少量の水または母乳ま

たはミルクに溶いて投与することを推奨する。L−T4 の吸収を阻害するものとして、大

豆乳、鉄剤、カルシウム、胃薬、イオン交換樹脂があるので、これらを L-T4と同時に

摂取するのは避けることを推奨する。 1 (●○○) 

 

5-4. 目標とする血清 FT4 または T4値は、年齢別の正常値の 50%以上から正常上限を

目標とすることを推奨する。血清 TSHの目標は年齢別の正常範囲を目標とすることを

推奨する。 1(●●○) 

 

5-5. フォロー間隔は、初期投与開始後が 1週間後、2週間後、4週間後、その後 1歳ま

でには 1ヶ月ごと、それ以降成人期までは 3~4ヶ月毎でフォローすることを推奨する。

1 (●○○) 

 

   

6. CHに合併する可能性のある他の奇形や症候群の検討について 

【推奨】 
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 CH の患者の診療においては、心奇形や精神運動発達遅延を合併する症候群などの有

無について十分に診療することを推奨する．1(●●○) 

 

 

7. 甲状腺の画像診断について 

【推奨】 

7-1. CHの原因を検索するため、画像検査を行うことを推奨する。1. (●●●) 

 

7-2. 初回精密検査時に甲状腺超音波検査を可能な限り行うことを推奨する。2（●●●） 

 

7-3. 甲状腺シンチグラフィー検査は実施可能な施設が限られるため、治療が優先され

る新生児期には必須ではない。病型診断時点では L-T4を休薬し、甲状腺シンチグラフ

ィーを行うことを考慮する。2(●○○) 

 

 

8．一過性または永続性 CH の鑑別も含めた甲状腺機能の再評価、病型診断について 

【推奨】 

8-1. L-T4を中止しての甲状腺系の再評価や病型診断は 3歳以降に行うことを推奨する。

1(●●●) 

 

8-2. CHの原因が確定されずに L-T4治療が継続されている症例や低出生体重児で L-T4

治療を開始している症例では、病型診断を含めた再評価を行うことを推奨する。 1(●

●○) 

 

8-3. 甲状腺ホルモン合成障害、あるいは無形成、低形成の原因が遺伝子検査で判明し

てない場合には病型診断を行うことを考慮する。2(●○○) 

 

 

9. 長期予後について 

9-1. 精神運動発達について 

【推奨】 
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9-1-1. 精神発達の遅れを示す場合には、知能評価を行うことを推奨する。軽度の発達障

害、学習障害などの有無についても慎重に経過観察すること推奨する。 

1（●●●） 

 

9-1-2. 発達障害、学習障害などが存在する場合には適切な対応、介入が受けられるよう

に推奨する。1 (●○○) 

 

9-2成人身長、思春期、妊孕性について 

【推奨】 

9-2-1. 適切な治療、服薬の良好なコンプライアンスにより、良好な成人身長を獲得でき

る情報を提供することを推奨する。 1(●●●) 

 

9-2-2 .適切な治療、服薬の良好なコンプライアンスにより、良好な思春期、妊孕性が獲

得できる情報を提供することを推奨する。 1(●●●) 

 

9-2-3. 成人 CH患者のQOLは一般人口と比較して差がないとの情報を提供することを

推奨する。 1(●●○) 

 

 

10. CHの遺伝カウンセリング、遺伝子診断について 

【推奨】 

10-1. 甲状腺の形成異常の遺伝カウンセリングは、多くが孤発性なので、再発の危険性

は低いとする情報を提供することを考慮する。 2 (●●○) 

 

10-2. 形成異常あるいはホルモン合成障害であるかについて説明することを考慮する。

2(●○○) 

 

110-3. ヨード過剰が否定され、ホルモン合成障害と確定診断された場合には、その約

50%は常染色体劣性遺伝の遺伝子異常によって発症する。したがってこの場合最大

25%の次子罹患可能性があることを説明することを考慮する。2 (●●○) 
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Q & A集 

 

本稿では、先天性甲状腺機能低下症(congenital hypothyroidism, 以下 CH)に関する質

問事項を先天性甲状腺機能低下症マス・スクリーニングガイドライン―その診断・治療

―ガイドライン (2013年改訂版) 

に従い、Q&A方式にまとめたものである。 

 

＜質問一覧＞ 

 マス・スクリーニング関連 

Q1. 日本における CHのマス・スクリーニング検査項目と対象疾患について教えてく

ださい。 

Q2. TSHのマス・スクリーニングのカットオフ値について教えて下さい。 

Q3. 濾紙採血の方法で注意すべき点はありますか？ 

Q4. 早産児・低出生体重児のマス・スクリーニングの採血時期について教えて下さい。 

Q5．マス・スクリーニングで発見されない原発性 CHはありますか？ 

 

 初診時の確認事項など 

Q6. マス・スクリーニング TSH高値の初診時にどんな問診をしたらいいでしょうか？ 

Q7. マス・スクリーニング TSH高値の初診時の診察において、注目すべき所見は何で

しょうか？ 

Q8. マス・スクリーニング TSH高値の初診時にどんな検査をしたらいいでしょうか？ 

Q9. マス・スクリーニング TSH高値の鑑別として、どんな疾患があげられるでしょう

か？ 

 

 治療に関する事項 

Q10. 精密検査時に直ちに治療を開始する CH患者はどのように決定しますか？ 

Q11. 精密検査時に直ちに治療を開始しない場合にどのように対応、経過を観察したら

よいでしょうか？  

Q12. レボチロキシンナトリウム（L-T4）投与量はどのように設定し、モニタリングし

ますか？ 

Q13. レボチロキシンナトリウム（L-T4）はどのように服用させますか？ 

Q14. 治療の指標として、血清 TSH、血清 FT4または T4を用いるにあたり注意する

ことはありますか？ 

Q15. 低出生体重児におけるTSH上昇を伴わない低T4血症については積極的にレボチ

ロキシンナトリウム（L-T4）治療を行ったほうがよいですか？ 
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 その他,長期予後 

Q16. サブクリニカル CHについて教えてください？ 

Q17. 甲状腺シンチグラフィーの適応について教えて下さい？ 

Q18. 病型診断について教えてください？ 

Q19. CHの精神運動発達は正常ですか？  

Q20. CHの成人身長、妊孕性は問題になることありますか？  
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マス・スクリーニング関連 

Q1. 日本における CHのマス・スクリーニング検査項目と対象疾患について教えてく

ださい。 

 

 日本では、原発性 CHの早期発見を目的とした濾紙血 TSH測定によるマス・スクリ

ーニングが、1979年から全国的に実施されています。一部の地域では、TSHと FT4

の同時測定を行い、原発性 CHの他に、中枢性甲状腺機能低下症の一部が発見されてい

ます。原発性 CHの発見には、TSHスクリーニングがもっとも有用な検査ですが、TSH

マス・スクリーニングのみでは中枢性甲状腺機能低下症は見つからないことに留意して

ください。 

 

Q2. TSHの新生児マス・スクリーニングのカットオフ値について教えてください。 

 

 濾紙血中の TSH値の表示は、mIU/L of whole blood（全血値）であり、通常の採血

による血清 TSH値とは異なる値です。TSHのカットオフ値は自治体によって異なって

いますが、初回精密検査とする濾紙血 TSH値は、多くの場合 30 mIU/L(全血値)となっ

ています（15〜50 mIU/Lまで幅があり）。(東京、神奈川県では濾紙血 TSH値を血清

値で報告しています。)。 

 また再採血とする濾紙血 値も 〜 IU/Lと幅があります。各自治体での精

密検査、再採血のカットオフ値を確認してください。カットオフ値を低下させることに

よって、見逃し例は少なくなりますが、軽症の の発見頻度があがると考えられます。 

 

Q3. 濾紙採血の方法で注意すべき点はありますか？ 

  

 新生児は、生理的反応として、寒冷刺激などにより生後 30分くらいに TSHサージ

が起こり、一時的に TSH高値となります。生後 3〜5日にかけて TSH値は徐々に低下

し、TSH値が安定します。濾紙採血の時期は、生後 5〜7日（出生日を 1日とした場合）

に行うようにします。 

 ランセットで足底の外縁部を穿刺し、毛細管は使用しないで、直接、採血用濾紙に滴

下するように行うのが標準とされています。二度付けや濾紙を垂直にたてて乾燥させた

場合には、TSH高値の偽陽性の原因になるため、正しい採血方法を確認して下さい。 

 

Q4. 早産児・低出生体重児のマス・スクリーニングの採血時期について教えて下さい。 
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 早産児・低出生体重児（出生体重 2,000ｇ未満）の新生児については生後 5〜7日の 1

回目マス・スクリーニングが正常であっても、2回目マス・スクリーニングを１）生後

1ヶ月、または２）体重が 2,500ｇに達した時期、３）医療施設を退院する時期のいず

れか早い時期に行うことが推奨されています。これは早産児、低出生体重児では遅発性

に TSHが上昇する例が報告されているためです。 

 

Q5．原発性 CHがマス・スクリーニングで発見されないことはありますか？ 

 

 マス・スクリーニングで発見されない原発性 CHが存在することが報告されています。

その原因は TSH遅発上昇例の存在、測定上の問題、事務的処理の問題、ある特定の遺

伝子異常による原発性 CHなどです。従って、マス・スクリーニングで見つからなくて

も、CHを否定してはいけません。CHの同胞で、初回マス・スクリーニング TSH高

値で、再採血で正常であった児は、軽症の CHの可能性があるため、甲状腺機能検査を

行うか否か症例毎に考慮下さい。 

 

 

初診時の確認事項 

Q6. マス・スクリーニング TSH高値の初診時にどんな問診をしたらいいでしょうか？ 

 

 母体に関連した問診として、１）家系内の甲状腺疾患の家族歴、2) 抗甲状腺剤やそ

の他の内服（ヨウ化カリウムやアミオダロンなど）状況、3) ヨード過剰に関連した問

診が重要です。 

1)については、既往歴を含めて母体の甲状腺疾患の有無について注意深い問診が必要で

す。母体中に存在する阻害型 受容体抗体（ ）

は、 高値の原因になります。

2) に関しては、母体が内服した抗甲状腺剤は、妊娠中は胎盤を介して、出生後は母乳

を介して児へ移行し、児の甲状腺機能低下をきたします。ヨウ化カリウムやアミオダロ

ンは、薬剤中に大量のヨードを含有しており、ヨード過剰による甲状腺機能低下の原因

になります。 

3) ヨードは、過剰でも不足であっても児の甲状腺機能低下症をきたします。ヨード過

剰に関しては、妊娠前の子宮卵管造影の既往（造影剤は油性か水性か）、妊娠後期また

は出産後のイソジンうがいの有無、昆布だしや昆布加工食品の使用頻度など問診します。 

 新生児に関連した問診として、ヨード過剰に関する問診が重要です。胎児造影やヨー

ド消毒剤（臍処置など）の使用の有無を確認します。 では、甲状腺以外の奇形の頻
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度が高いと報告されています。そのため周産期における病歴の有無や新生児聴覚スクリ

ーニングの結果などを問診する必要があります。 

 

Q7. マス・スクリーニング 高値の初診時の診察において、注目すべき所見は何で

しょうか？ 

 

 重症な甲状腺機能低下症の症例では、遷延性黄疸・四肢冷感・不活発などの症状を認

めますが、軽症例では通常目立った症状を呈しません。1998年版のガイドラインでは、

チェックリストとして 1) 遷延性黄疸、2)便秘、3)臍ヘルニア、4)体重増加不良、5)皮

膚乾燥、6)不活発、7)巨舌、8)嗄声、9)四肢冷感、10)浮腫、11)小泉門開大、12)甲状腺

腫があげられており、2つ以上満たす場合は、検査結果を待たずに治療を開始します。 

 また迅速に甲状腺機能検査ができる場合には、検査結果をみてからチェックリストと

ともに、総合的に治療の適応を判断することもありますが、チェックリストの重要性は

薄れるものではありません。 

 では甲状腺以外の合併奇形の頻度が高いことが知られています。特に、先天性心

疾患、男性の腎泌尿器系の異常が多いとされていますので、診察時には心雑音や外性器

所見にも注意が必要です。また 症候群などの先天奇形症候群の頻度も高いので、

全身の小奇形に関しても詳細な診察が必要です。 

 

Q8. マス・スクリーニング TSH高値の初診時にどんな検査をしたらいいでしょうか？ 

 

 １）甲状腺機能検査（TSH, Free T4）, ２）サイログロブリン(Tg), ３）甲状腺超音

波検査, ４）両膝正面レントゲン, 5）尿中総ヨウ素測定を行います。 

１） 、 値はいまだに検査試薬間の差があることが知られています。現行の

測定キットにおける日本人新生児の検査基準値は存在しませんので、レボチロキシンナ

トリウム（ ）補充を開始する具体的な基準値は決められていません。（およその目

安を に示してあります）低出生体重児の一部は、現在の測定キットでは、見かけ

上 は低値になると考えられています。

２）血清 値は、甲状腺無形成や 合成異常症では低値（ ）をとります。

一方甲状腺ホルモン合成障害の一部やヨード過剰による甲状腺機能低下症において異

常高値となります。甲状腺腫大があるのに、 低値の場合には、 合成異常症（

遺伝子異常症）が疑われます。異所性甲状腺の場合も、比較的高値になりますので、甲

状腺超音波で正所に甲状腺を同定できない場合、 高値であれば異所性甲状腺、 低

値の場合には甲状腺無形成の可能性が高くなります。母体由来の抗 抗体が存在する

と低値になりますので、低値の場合には抗 抗体の測定も必要です。
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３）甲状腺超音波検査により、甲状腺の位置及びサイズを確認します。甲状腺のサイズ

に関しては、乳児期早期であれば、最大横径を計測するのが最も簡便です。正所に甲状

腺を容易に描出できない場合は、甲状腺無形成や異所性甲状腺が考えられます。カラー

ドップラーを併用することで、舌根部甲状腺なども描出可能とされています。

大腿骨遠位骨端核（ ）の大きさは、乳児期の骨年

齢の評価として用いられています。甲状腺機能低下症では、骨成熟が遅延するため、

は未出現または小さくなります。胎児期から診断時までの児の甲状腺機能低下の

重症度を表すよい指標になると考えられます。

５）初診時にヨード過剰が明らかな場合には、一過性甲状腺機能低下の可能性があり、

治療方針を決める上でも必要な検査です。現在日本では、尿中総ヨウ素定量が保険収載

されています。 

 

Q9. マス・スクリーニング 高値の鑑別として、どんな疾患があげられるでしょう

か？ 

 

 以外に新生児期に 高値となる病態として、 ヨード過剰／不足（経胎盤移行

またはヨード暴露）、 抗甲状腺剤の経胎盤移行や母乳からの移行、 の経胎

盤移行、 抗 抗体、抗マウス 抗体の経胎盤移行などがあげられます。これら

は、外的な要因が消失すれば、児の甲状腺機能は正常化するため一過性甲状腺機能低下

症となります。 ）に関しては、母体への問診により、ある程度推測することは可能

ですが、 は、母体の甲状腺機能検査を行い、児と同様に高 血症を認めれば、

測定系への干渉物質の存在について検討する必要性があります。

 その他まれな病態として、偽性副甲状腺機能低下症による 不応症があります。 

高 血症を呈する疾患として今回ガイドラインにもあげられている乳児一過性高

血症は、サブクリニカル と鑑別することは難しいことがしばしばあります。こ

のような場合一度、専門医受診が望まれます。

 治療について 

Q10. 精密検査時に直ちに治療を開始する CH患者はどのように決定しますか？ 

 

 直ちに治療開始する基準としては、チェックリスト≧2点、または DFEC未出現、ま

たは超音波検査にて甲状腺が同定できない場合、または甲状腺腫を認めた場合は直ちに

治療を開始することが勧められます。 
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 またこれらの所見がない場合でも精密検査で、血清 ≧ または血清

～ かつ 低値 未満の場合には治療することが勧められます。た

だし、これらの値に関してはしっかりとしたエビデンスは存在しません。 

 

Q11. 精密検査時に直ちに治療を開始しない場合にどのように対応、経過を観察したら

よいでしょうか？  

 臨床症状がなくかつ血清 値が正常範囲であるが、血清 が正常値より軽度高

値 〜 程度）の場合の方針については、エビデンスレベルの高い研究はありま

せん。日本の小児内分泌科医の意見としては、生後 〜 週で血清 が正常化しない

場合には治療を行うことが望ましいとされています。しかし、無治療で甲状腺機能検査

を行い、一月に一回程度甲状腺機能を検査しながら、慎重に経過観察することもありま

す。慎重に経過観察し、生後 ヶ月未満で ≧ 、生後 ヶ月で ≧

の場合には治療を行うことを考慮したほうがよいと考えられます。このような場合、一

度専門医にコンサルトすることが望まれます。

 

Q12. レボチロキシンナトリウム（L-T4）投与量はどのように設定し、モニタリングし

ますか？ 

 

 治療は一般に 10 μg/kg/日から開始しますが、甲状腺無形成などの重症例の場合には

12~15 μg/kg/日で開始します。一方、中等症から軽症の場合には、3~5 µg/kg/日で治

療を開始することもあります。いずれの場合でも甲状腺機能検査や臨床症状に留意し、

過少、過剰投与にならないようにすることが大切です。 

 モニタリングの間隔ですが、投与開始後１週間後、2週間後、4週間後に採血し、甲

状腺機能を評価することが一般的です。その後 1歳までには 1ヶ月ごと、3歳~ 

思春期ごろまでは 3〜4ヶ月毎に経過観察します。L-T4投与量を変更した場合には 1

ヶ月後、甲状腺ホルモン検査値の異常がある場合、コンプライアンス不良と思われ場合

にも 1ヶ月毎のように間隔を狭めた経過観察が望まれます。成人期で安定している場合

には 6ヶ月~1年毎に経過観察が行われていることが多いです。 

 

Q13. L-T4はどのように服用させますか？ 

 

 L−T4の内服については、基本的には朝食前の 1回投与を行います。ただし 1日の中

でいつ内服しても差し支えありませんが、毎日一定の時間に服用することが大切です。

新生児～乳児では薬剤は少量の水または母乳またはミルクに溶いて投与することが可
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能です。L−T4の吸収を阻害するものとして、大豆乳、鉄剤、カルシウム、胃薬、イオ

ン交換樹脂があるので、これらを L-T4と同時に摂取するのは避けるようにします。 

 

Q14. 治療の指標として、血清 TSH、血清 FT4または T4を用いるにあたり注意する

ことはありますか？ 

 

  本邦において新生児期、小児期を通じた血清 TSH, 血清 FT4、T4の全国統一した

正常範囲の設定はありません。また検査試薬によって正常値も異なっているのが現状で

す。ただし、小児とくに思春期前までは、血清 TSHや血清 FT4値が成人に比べて軽度

高値であると報告されています。L-T4治療の指標としては、基本的には血清 TSHが基

準値範囲内におさまるように治療量の調節が必要です。 

 血清 TSH値に関しては、最重症例の場合には 12~15 μg/kg/日の投与によって、多

くの場合には FT4, T4は 3日以内に、 は 週で正常化するとされています。初

期治療にも関わらず、血清 〜 と正常化しない場合、増量を考慮する必

要があります。症例によっては血清 値が正常化するために、 値が正常上限を

超えることもあります。また経過観察中に、時々血清 が上昇する場合にも、増量

を考慮する必要があります。十分な投与量にも関わらず血清 が抑制されない場合

には、入院して投与量などの調整を図ることもあります。このような場合には一度専門

医への受診が望ましいでしょう。 

  

Q15. 低出生体重児におけるTSH上昇を伴わない低T4血症については積極的にレボチ

ロキシンナトリウム（L-T4）治療を行ったほうがよいですか？ 

 

 在胎 30週未満の低出生体重児では、50％以上が TSH上昇を伴わない低 T4血症を呈

するとされています。しかし、低 T4血症の多くは、現在の免疫測定法によるみかけ上

の低値と考えられています。低 T4血症は、通常は生後 6～10週間で正常化し、治療を

しなくても正常な発達を認めるとされています。また、L-T4投与により、晩期循環不

全を顕在化させた可能性を示唆する報告があります。従って、現状では低出生体重児に

おける TSH上昇を伴わない低 T4血症については、積極的に L-T4の治療を行わないと

しました。ただし低出生体重児では、遅発性に TSHが上昇する例もみられるため、定

期的な経過観察が必要です。 

 

 

 その他、長期予後 

Q16. サブクリニカル CHについて教えてください？ 
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 サブクリニカル CHは、潜在性あるいは代償性甲状腺機能低下症(compensated 

hypothyroidism)とも呼ばれることがあります。TSHを指標にマス・スクリーニングを

実施することで明らかになってきた病態で、全く症状がなく潜在性と思われることもあ

りますが、甲状腺ホルモン低値を認め軽症の CHと診断することもあります。諸外国の

報告では、サブクリニカルとの名称が多く使用されていますので、本ガイドラインでは

サブクリニカル CHと呼称しています。しかし新生児期にから生後 3ヶ月ごろまでは、

甲状腺機能低下が急に顕著になることもあるので、この時期にサブクリニカル CHと定

義するのは困難です。従って注意深く経過観察を行うことが大切です。 

 わが国の小児内分泌専門医に対するアンケート調査から集約された意見としては、生

後 6ヶ月未満で TSH≧10 mIU/L、生後 12ヶ月では TSH≧5 mIU/Lを異常と考え治療

を行っていることが多かったです。(ただし、このような治療により、実際に児の知能

予後がより向上するかどうかについてのエビデンスは日本も含めて諸外国でもありま

せん。) 従ってサブクリニカル CHで治療を行っていない場合には、甲状腺機能検査

を行いながら慎重に経過観察をします。一方治療を行っている場合には、治療を一旦中

止して再評価や病型診断を行う必要性があります。このようなサブクリニカル CHにつ

いては専門医と一度相談することが望ましいと思われます。 

 

Q17. 甲状腺シンチグラフィーの適応について教えて下さい？ 

  

 CHの原因検索のために、甲状腺シンチグラフィーによる画像検査は有用です。 

甲状腺シンチグラフィー検査は形成異常（異所性、低形成、無形成）の確定診断に、信

頼性があります。ホルモン合成障害では甲状腺シンチグラフィー検査により、アイソト

ープの取り込みは正常あるいは亢進し、甲状腺が腫大していることがあります。このよ

うな場合にはパークロレイト放出試験により、有機化障害の有無を判定することができ

ます。甲状腺ホルモン合成障害の一つであるナトリウム−ヨードシンポーター異常の場

合は取り込みが認められません。甲状腺シンチグラフィー検査で取り込みが認められな

い場合には、無形成であるかについて、超音波検査によっても確かめる必要があります。

日本では一般に新生児期にシンチグラフィー検査を行うことはありません。3歳以降に

病型診断としてシンチグラフィー検査を行うことが一般的です。（ただし 123Iカプセル

を内服する必要性があり通常 5-6歳以上で行われます）。 

 

Q18. 病型診断について教えてください？ 
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 L-T4治療を行っている場合、その治療の必要性に関して適宜評価する必要性があり

ます。通常は 2〜3歳過ぎに L-T4を中止して、甲状腺機能の再評価をします。また CH

の病因を詳しく調べる「病型診断」を行います。病型診断は、L-T4を 1/4量のリオチ

ロニンナトリウム(L-T3)分 3に切り替えて、3〜4週間投与し、7〜10日の休薬の後に

123I甲状腺摂取率、唾液/血液ヨード比、パークロレイト放出試験、甲状腺シンチグラフ

ィー、および血清 TSH, FT4, FT3，サイログロブリンの測定、TRH負荷試験などを行

います。これらの検査により、一過性か永続性 CHかを判断し、永続性 CHの場合、１）

甲状腺無形成、低形成、異所性 ２）甲状腺ホルモン合成障害（ホルモン有機化障害、

ヨード濃縮障害など）３）分類不能（多くの場合軽症例で、正所性正常大の甲状腺を有

する。）に分けられます。 

 しかし新生児期の甲状腺腫、家族歴などから甲状腺ホルモン合成障害、あるいは何ら

かの他の特徴的症状より特定の遺伝子異常による CHが疑われ、遺伝子診断により確定

されている場合には、病型診断は必要ないと思われます。 

 なお、再評価あるいは病型診断で、一過性 CHと診断された場合でも、再び甲状腺機

能低下になる可能性もありますので、経過観察をする必要性があります。病型診断の適

応、施行については専門医との連携が望ましいでしょう。 

 

Q19. CHの精神運動発達は正常ですか？  

 

 マス・スクリーニングの黎明期は、L-T4の初期投与の推奨量が 5～8μg/kg/日で、か

つ治療開始時期が生後 4～5週まで遅れることも多かったため、その時期に治療された

CH患者の予後調査では、IQが対照に比して 6～20ポイント低いと報告されています。

特に初診時に血中 T4＜5μg/dlであるような重症児の予後が特に不良でした。最近の

10年間で、10～15μg/kg/日の初期投与量で治療され、かつ生後 2週以内に治療が行わ

れるようになり、CH児の知能予後は着実に改善してきています。わが国では、2003

年度に、最新の CH患児の全国追跡調査成績が報告されていますが、1994年～1999年

に発見された患児が対象で、1〜5歳各年齢の DQ/IQは 104.1~107.3と良好でした。 

3歳以降に知能検査を行い評価することが大切です。 

 しかし子宮内で重度の甲状腺機能低下状態にあった児では、軽度 IQ が低下する可能

性が残っています。また重症な CHでは、些細な認知能、行動、注意欠陥の問題が青年

期、成人期にも存在するという報告もあります。従って長期に軽度の発達障害、学習障

害などの有無を慎重に経過観察することが勧められます。今後もさらに新しい全国調査

が望まれています。 

 

Q20. CHの成人身長、妊孕性は問題になることありますか？  
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 マス・スクリーニングで発見された CH患者の成人身長について、我が国も含めて世

界各地からの報告があります。思春期開始年齢や、成長率のピーク値、およびピーク成

長率を示す年齢、などで表現される思春期の成長パターンについても、一般人の基準値

と差がなく、成人身長と甲状腺機能低下の重症度や治療開始日齢との間には、有意な相

関関係は認められませんでした。小児慢性事業に登録されている 2341名の CH患者(男

子 1030名、女子 1311名)について、身長、体重について解析されていますが、正常な

成長、体格でした。 

 最近フランスから生殖能力に関する報告があり、重症な CH女性では、生殖能力が正

常女性に比較し低いとされています。現在この報告のみで、結論が得られている状況で

はありませんが、今後日本でも慎重に経過観察していく必要があると思われます。 

 

 

 

 

 


