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症例5

• 1ヶ月女児：臍帯ヘルニア、呼吸障害、有意なCNVなし

• 【ROH】 chr14:20,415,638-107,187,899 14q11.2-q32.33



ROH(LOH): chr14:20,415,638-107,187,899

14番染色体全腕のLOH
→UPD(14)

patUPD, matUPDの区別はつかない
(メチル化解析で判別可能）



cnLOH



14q32インプリンティング領域

• Paternal UPD(14)

• Kagami-Ogata症候群

• 胸郭低形成、呼吸障害

• 臍ヘルニア

• 出生後成長障害

• Maternal UPD(14)

• Temple症候群

• 成長障害・低身長

• 思春期早発

症状からKagami-Ogata症候群(maternal UPD(14))と考えられる



回答 症例5

報告対象の有無 有

候補疾患+追加解析 Kagami-Ogata症候群(paternal UPD(14))
追加解析：メチル化MLPA（メチル化解析）

判断根拠
-報告対象の場合、候補
疾患の推定につながる発
生機序を自由記載

Kagami-Ogata症候群/Temple症候群のインプリンティング領域（14q32）を含む
領域。
14番染色体全腕のLOHでありモノソミーレスキューからの片親性イソダイソミー
と考えられる。

呼吸障害などの臨床症状からはKagami-Ogata症候群に合致する。

インプリンティング領域のメチル化解析により母性・父性ダイソミーの鑑別が可
能である。
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