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を行った症例の中に PLA2G6 遺伝子変異を

伴う症例が含まれていたかどうかを検討した. 

(倫理面への配慮) 

 DNA サンプルを収集した研究協力者には

山梨大学医学部倫理委員会の承認を得て実施

した。また個人情報の取り扱いについては山

梨大学個人情報保護規定に従って管理を行っ

た。 

 

Ｃ.研究結果 

 双生児において, PLA2G6 遺伝子に新規の

複 合 ヘ テ ロ 接 合 性 変 異

(c.517C>T/c.1634A>G, p.Q173X/p.K545R) 

を認めた. 双生児はそれぞれ c.517C>T を父

から, c.1634A>G 変異を母から受け継いでい

た.この 2 つの変異は既報告のない変異では

あるものの, Mutation taster による in silico

解析では disease causing の判定であり,種を

超えてアミノ酸配列が保存されている領域で

あることから本症例の原因遺伝子と考えた.  

 JASPAC に登録された常染色体劣性遺伝

性と考えられる痙性対麻痺 88 症例中には

PLA2G6 変異を伴う症例は認められなかっ

た. 

 

Ｄ.考察 

 PLA2G6 遺伝子は infantile neuroaxonal 

dystrophy(INAD)、neurodegeneration with 

brain iron accumulation(NBIA)や PARK14

の原因遺伝子として知られている 5). 本邦に

お い て は juvenile-onset neuroaxonal 

dystrophy 1 例, early-onset parkinsonism 3

例の報告がある 6, 7).PLA2G6 変異例は , 

parkinsonism, mental retardation, 

hyperreflexia をきたすことが知られている

が, 特に幼児発症例においては痙性失調症を

呈することに注意が必要である. 

 

 

Ｅ.結論 

 痙性失調症を呈した一卵性双生児におい

て,PLA2G6 遺伝子に新規の複合ヘテロ接合

性変異を認めた.まれではあるが,遺伝性痙性

対麻痺症例においても PLA2G6 遺伝子変異

を検索する必要があると考えられた. 
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