
＜CTNNB1 関連神経発達症（3p22.1 欠失症候群）＞ 

○概要  

1. 概要  

3p22.1 領域の CTNNB1 のハプロ不全よっておこる知的発達症・四肢末梢の痙性麻痺・眼症状

を主徴とした症候群である。 

 

2. 原因  

大多数は 3p22.1 領域に位置する CTNNB1 の機能喪失バリアントによる。少数例で当該遺伝子

を含む 3p22.1 領域の微細欠失の報告がある。これまでの報告例はすべて新生変異である。 

 

3. 症状  

全例に言語遅滞を伴う軽度から重度の幅広い知的発達症、90％近くに四肢末梢の筋痙縮、

40％近くに滲出性硝子体網膜症を合併する。その他、特徴的顔貌所見、体幹の低緊張、小頭、

屈折異常や斜視などの身体所見や自閉スペクトラム症などの行動異常を伴う。 

 

4. 治療法  

低緊張に対するリハビリ、知的発達症や行動異常に対する療育支援とともに、各合併症に対す

る適切な治療を行う。筋痙縮に対しては理学療法や症状に応じた薬物療法（ボツリヌス注射やバ

クロフェン投与）を、眼合併症に対しては屈折異常に対する矯正治療や滲出性硝子体網膜症に

対するレーザー治療が検討される。  

 

5. 予後  

知的発達症の重症度や、眼合併症や筋痙縮の重症度は生活機能の予後に影響する。 

 

○要件の判定に必要な事項  

1. 患者数  

本邦での発症頻度は不明。海外ではこれまでに４００例を超える患者の報告がある。 

2. 発病の機構  

正確な発症機序は不明である。 

3. 効果的な治療方法  

未確立 (根本的な治療法はない) 

4. 長期の療養  

必要 (生涯にわたり症状が持続する) 

5. 診断基準  

あり（研究班が作成した診断基準あり）  

６． 重症度分類  

以下の１）～３）のいずれかに該当する者を対象とする。  

１）難治性てんかんの場合。  

２）modified Rankin Scale（mRS）、食事・栄養、呼吸のそれぞれの評価スケールを用いて、いずれ

かが３以上の場合。  

３）先天性心疾患があり、NYHA 分類で II 度以上に該当する場合。  

 

○ 情報提供元  

「マイクロアレイ染色体検査で明らかになる染色体微細構造異常症候群を示す小児から成人のよ

り良い診断・診療体制の構築」研究班  

研究代表者 東京女子医科大学 教授 山本俊至  



 

＜診断基準＞  

Definite を対象とする。  

CTNNB1 関連神経発達症（3p22.1 欠失症候群）の診断基準  

 

Ａ．症状  

【大症状】  

I. 知的発達症（IQ 70 未満）  

II. 四肢の筋痙縮 

III.   滲出性硝子体網膜症 

＊I は必須項目。  

【小症状】（合併しうる症状）  

I. 小頭 

II. 眼科所見（大症状以外：屈折異常や斜視） 

III. 行動異常（自閉スペクトラム症、注意欠如多動） 

 

Ｂ．検査所見  

本症候群に特異的な検査所見はない。以下の所見を認める場合がある。 

眼底検査：網膜症 

 

Ｃ．鑑別診断  

その他の染色体微細構造異常症候群を鑑別する。さらに、以下の疾患を鑑別することが望まし

い。  

KIF11 関連硝子体網膜症 

孤発性の硝子体網膜症（FZD4 異常他） 

 

Ｄ．遺伝学的検査  

何らかの遺伝学的検査を実施し、CTNNB1 の病的バリアント、あるいは CTNNB1 を含む 3p22.1

領域の欠失を認める 

 

＜診断のカテゴリー＞  

Definite：Ａのうち大症状の I を認め、D の遺伝学的検査所見を満たしたもの 

＜重症度分類＞  

１）～３）のいずれかに該当する者を対象とする。  

１）難治性てんかんの場合  

２）modified Rankin Scale（mRS）、食事・栄養、呼吸のそれぞれの評価スケールを用いて、いずれ

かが３以上を対象とする。  

３）先天性心疾患があり、NYHA 分類で II 度以上に該当する場合。  
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