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症例1解説

• 12歳男児、知的障害

•【CNV】chr16:29,592,784-30,350,864 16p11.2 

• 758kb deletion, log2ratio=-0.89 [Loss]

•＊追加質問：両親の表現型はない。推測される遺伝性について
述べよ



ISCA-37400
16p11.2 recurrent region (proximal, BP4-BP5) (includes TBX6)
Haploinsufficiency score 3
Sufficient evidence for dosage pathogenicity





HI score 3の
エビデンス
（論文から）



Proximal 16p11.2 microdeletion syndrome

•知的障害、自閉症、発達遅滞を呈する。

•てんかん、肥満、先天性心疾患を認める例もある。

•一般人口で0.01%、知的障害、発達遅滞例では1-1.5%と優位に
多く認める。

•不完全浸透であり、両親由来の可能性がある。

•不完全浸透：CNVを持っていても症状がないこともある



回答 症例1

CNV病原性(5段階評価） Pathogenic

遺伝学的診断 Proximal 16p11.2 microdeletion syndrome

判断根拠
-使用したデータベース
の結果や文献情報等より
病原性や遺伝学的診断の
判断 根拠を明確に（自
由記載）

ClinGen Haploinsufficiency score 3
Sufficient Evidence for Haploinsufficiency (3)

知的障害の表現型からも合致している

追加質問
＊両親の表現型はない。
推測される遺伝性につい
て述べよ

不完全浸透のCNVであり、症状には幅がある。
無症状の両親由来の可能性があり、次子再発率に注意が必要
である。
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