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症例3

• 3歳女児：軽度知的障害、斜視

•【CNV】chr19:255,422-1,301,208 

19p13.3 log2ratio=-0.98 [Loss]

1.05Mb deletion

•＊追加設問：遺伝カウンセリングにおける留意点を述べよ













回答 症例3

CNV病原性(5段階評価） Pathogenic

遺伝学的診断 19p13.3微細欠失(Likely Pathogenic)
欠失型Peutz-Jeghers症候群 (Pathogenic)

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）

STK11遺伝子以外にClinGen HI遺伝子を含まないが、同領域の欠失で軽度の知的
障害を認めた例が複数存在する。

ハプロ不全遺伝子STK11を含む欠失であり、欠失型PJS
ClinGen Haploinsufficiency score 3
Sufficient Evidence for Haploinsufficiency (3)

35遺伝子以上を含む欠失、複数の文献で知的障害の報告あり

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

学童期以降に口唇粘膜疹の出現、消化管の腫瘍サーベイランスの適応である。
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