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てんかんを伴う先天異常症候群、新規症候群に関する研究 

 

研究分担者 岡本伸彦 大阪母子医療センター遺伝診療科・研究所 主任部長・所長 

研究要旨 

グアニンヌクレオチド交換因子であるIQSEC2遺伝子の変異はX連鎖性知的障害の原因遺伝子

である。てんかんを伴う例が多い。IQSEC2 遺伝子は神経細胞に発現し、細胞骨格の保持、樹状

突起の形態維持、興奮性シナプス構築に重要である。Shoubridge et al. (Nat genet 2010) は

4症例のIQSEC2遺伝子異常例を報告した。その後、報告は徐々に増加しているが、国内例は稀で

ある。IQSEC2遺伝子異常例３例を経験した。 

 

Ａ．研究目的 

てんかんを主要症状とする先天異常症候群

や染色体異常症は多数存在する。解析方法の進

歩により、新しい疾患が次々に同定され、臨床

的特徴に関する知見も蓄積している。今回、I

QSEC2遺伝子異常例３例を経験したので、てん

かん症候群としての臨床的特徴を整理した。 

 

Ｂ．研究方法 

 家族の同意のもと全エクソン領域を次世代

シーケンサーによって解析した。IRUD-P（小児

希少・未診断疾患イニシアチブ）で解析を依頼

した。 

（倫理面への配慮） 

解析にあたっては文書で意思確認を行い、解析

の前後に遺伝カウンセリングを実施した。倫理

委員会の承認を得た。 

 

Ｃ．研究結果 

【症例１】１６歳男児。健康な両親の第１子。

家族歴に特記事項なし。満期正常分娩。周産期

に特記事項なし。乳児期より筋緊張低下、発達

の遅れあり。5歳より複雑部分発作、点頭発作

を認めた。発作は難治に経過している。脳波で

は多焦点性棘波徐波を認めた。頭部MRIで脳室

拡大、脳萎縮を認めた。現在は座位不可で未歩

行である。有意語なく、最重度精神運動発達遅

滞である。成長障害も強く、身長は-5SD以下で、

高度小頭症を認める。 

【症例２】３２歳男性。満期産で仮死なく出生。

近親婚や神経疾患の家族歴はない。乳児期より

精神運動発達遅滞あり。各種検査を行ったが原

因不明で経過する。全身けいれんがあり、デパ

ケンやアレビアチンで治療開始となった。現在、

有意語はなく、最重度知的障害である。運動機

能は座位保持までである。 

【症例３】6歳男児。乳児期より精神運動発

達遅滞あり、歩行は4歳で可能となった。有意

語なく、簡単な言語理解はある。重度知的障害

である。脳波では多発性棘波散発を認めるが、

現在まであきらかなてんかん発作なし。頭部M

RI異常なし。 

 

Ｄ．考察 

３例ともIQSEC2遺伝子に病的変異を同定し

た。母親が保因者の場合も存在した。 

 

Ｅ．結論 

IQSEC2遺伝子変異は知的障害やてんかん脳症

の重要な原因のひとつとして重要視されつつ
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ある。症例１と２は早期からのてんかん発症で

あり、最重度知的障害であった。症例３は発作

を認めなかったが、脳波異常を認めており、注

意深く観察している。合併症として成長障害も

顕著であった。また、３症例とも特異顔貌を認

めており、認識可能な症候群の可能性もある。

X連鎖性であり、同胞例も報告されている。最

近は女児例の報告もある。重度知的障害を伴う

てんかん症例では本症候群を念頭に置く必要

がある。 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし。 
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