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症例2

• 10歳男児：発達遅滞、てんかん

•【CNV】chr16: 66,764,556-67,841,252 

16q22.1 1.08Mb deletion 

log2ratio=-0.87 [Loss]



chr16: 66,764,556-67,841,252 16q22.1 1.08Mb deletion









CTCF遺伝子の機能喪失により
知的障害を発症する



回答 症例2

CNV病原性(5段階評価） Pathogenic

遺伝学的診断 CTCF関連知的障害

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）

ハプロ不全遺伝子CTCF全体を含む欠失

ClinGen Haploinsufficiency score 3
Sufficient Evidence for Haploinsufficiency (3)

CTCF遺伝子は機能喪失バリアントや欠失により知的障害、
てんかんをおこすことが報告されている。
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