
＜2q13 欠失症候群＞ 

 

1. 「2q13（にきゅーいちさん）欠失症候群」とはどのような病気ですか 

 

2 番染色長腕（2q13 領域）が欠失することにより、発達の遅れや知的発達症を主症状とする、

染色体微細構造異常症候群の１つです。先天性心疾患を合併する場合もあります。 

 

2. この病気の患者さんはどのくらいいるのですか 

 

正確な患者数は分かっていません。 

 

3. この病気はどのような人に多いのですか 

 

性別や人種差、生活習慣とは無関係に発症する可能性があります。 

 

4. この病気の原因はわかっているのですか 

 

2 番染色体長腕（2q13 領域）における BCL2L11 遺伝子、ANAPC1 遺伝子、MERTK 遺伝子を

含む欠失が原因となりますが、直接の症状の原因となる遺伝子はまだ特定されていません。2 番

染色体のこの領域には、似たような配列が繰り返して出現する LCR（Low Copy Repeat）と呼ばれ

る配列があり、そのために通常とは異なる組み換え（非アレル間相同組み換え）が起こることがあり

ます。この通常とは異なる組み換えにより、欠失が生じます。 

 

5. この病気は遺伝するのですか 

 

常染色体顕性遺伝形式を示しますが、約半数が新生変異であり、残りの約半数は親から染色体

欠失を受け継いだことで発症します。また、無症状の親が卵子や精子細胞の一部に 2q13 微細欠

失を有することがあり（生殖細胞系列モザイク）、その場合は親から欠失を受け継ぐことで発症しま

す。 

 

6. この病気ではどのような症状が起こりますか 

 

発達の遅れや知的発達症を主症状としますが、一般集団の中にも本欠失は認められることか

ら、欠失があっても症状がない場合があることが知られています（不完全浸透と呼ばれます）。30

～60%の患者さんに先天性心疾患を認めます。先天性心疾患は、房室中隔欠損症、心房中隔欠

損症、心室中隔欠損症など様々で、内臓逆位や心筋症などの合併もあります。他に筋緊張低下、

てんかん、頭囲の異常（大頭や小頭）なども合併しやすいとされています。共通した顔立ち（低い

鼻根部、広い鼻梁、少顎、髪の生え際が低いことなど）を認めることがあります。 

 

7. この病気にはどのような治療法がありますか 

 

現時点では根本的な治療法はありません。患者さんの症状や合併症の重症度に応じた包括的

な健康管理が必要です。随伴する多彩な合併症に対しては、対症療法が中心となります。てんか

んに対して著効が報告されている特定の抗てんかん発作薬はなく、症状に応じた薬剤選択が必

要です。専門家の指導のもとで継続的なケアを受けることが重要です。 

 



8. この病気はどのような経過をたどるのですか 

 

2q13 欠失症候群の生命予後に関する十分な情報はありませんが、生命予後が不良という報告

はありません。合併症の重症度が生命予後を左右します。 

 

9. この病気は日常生活でどのような注意が必要ですか 

 

特別な注意は必要ありませんが、症状や合併症に応じた注意が必要です。 

 

10. この病気に関する資料・関連リンク 

 

詳細な情報やサポートを求める際は、信頼性のある医療機関のウェブサイトや関連する団体の情

報を参考にすることが重要です。遺伝医療の専門医や専門の医療チームと相談することで、より

詳しい情報を得ることができます。 
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