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症例4 参加者解答より

CNV病原性=Pathogenic：7/7
親の均衡型挿入転座の可能性に言及：2/7
非アレル間相同組み換えの発症メカニズムに言及：1/7



ハプロ不全（HI score3) 領域：15q24 microdeletionのサブタイプ３種類あり
15q24 recurrent region ①LCR A-LCR C ②LCR A-LCR-D ③LCR C-LCR-D

ハプロ不全（HI score３) 遺伝子 SIN3Aともoverlap  Vitteveen-Kolk syndrome

LCR C-D



LCRに起因する非アレル間相同組換え
• 非アレル間相同組換え：Non-Allelic Homologous Recombination:NAHR

• 浸透率100%(syndromic disorder)で両親表現型ない場合→原則de  novo発症

• 不完全浸透で両親表現型ない場合→片親が同じCNV保有の可能性

★上記発症メカニズムにおいては片親の挿入型均衡転座に起因する

発症は否定的

症例4の
注目要素

Penetrance –GenReviews-
Penetrance is 100%: clinical features of 15q24 microdeletion syndrome are apparent in 
all individuals with the microdeletion, although the extent and severity of clinical 
findings vary among individuals.
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