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【背景・目的】 
我々の先行研究では神経管閉鎖障害（NTDs）の有病率が出生 1 万人に 199.4 人であった中

国山西省の山間地域において、甲状腺ホルモンに関する研究を行なった。本研究では甲状腺

ホルモン脱ヨード酵素の遺伝子多型と NTDs との関連について報告する。 
【対象・方法】 
2007～2009 年の間に症例対照研究をした。NTDs 児を妊娠した妊婦は 82 人（症例群）、健

康児を妊娠した妊婦は 90 人（対照群）。超音波で診断した時に末梢血をとった。血清甲状腺

ホルモンと 9 種類の甲状腺ホルモン脱ヨード酵素の遺伝子多型を測定した。遺伝子多型と

NTDs との関連において SAS9.4 でコクランアーミテージの傾向検定を行なった。 
【結果】 
末梢血検体では対照群の 2 種類の遺伝子多型、胎盤検体では症例群の 4 種類の遺伝子多型

が Hardy-Weinberg 平衡に従わなかった（P<0.05）。 末梢血と胎盤の検体において、いず

れも遺伝子多型と NTDs との関連が認められなかった（片側検定、P>0.05）。血中フリーT4
レベルは 15.2pmol/L(対照群の中央値)以下の場合は、末梢血検体では 4 種類の遺伝子多型

と NTDs との関連が認められた（片側検定、P<0.05）が、胎盤検体で遺伝子多型と NTDs
との関連が認められなかった（片側検定、P>0.05）。 
【結論】 
この地域では血族結婚の可能性が確認できた。血中フリーT4 が一定のレベル以下の場合は、

妊婦の遺伝子多型と NTDs との関連が認められた。 


