
＜DYRK1A 関連症候群（21q22.1 欠失症候群）＞ 

 

1. 「DYRK1A 関連症候群（21q22.1（にじゅういちきゅーにいにてんいち欠失症候群）」とはどのよ

うな病気ですか  

 

 21 番染色体長腕（21q22.1 領域）に位置する DYRK1A 遺伝子の機能が失われるこちにより、知

的発達症、共通した顔立ち、小頭症などを呈する。 

 

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 

 

 DYRK1A は、脳の発生や機能の分化をはじめとする多くの生物学的プロセスを調節する役割を

もっています。DYRK1A 遺伝子を含む 21 番染色体長腕（21q22.1 領域)の微細な欠失、または

DYRK1A 遺伝子の機能を失う病的バリアント（変異）が原因と考えられています。 

 

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、新生変異により発症します。 

 

6. この病気ではどのような症状が起こりますか 

 

下記のような症状を認めることがあります。 

中枢神経症状：中等度から重度の知的発達症、言語発達の遅れ、自閉スペクトラム症、てんか

ん、ふらつきなどの運動失調 

脳の構造異常：脳幹低形成、脳室拡大、下垂体柄低形成、髄鞘低形成など 

共通した顔立ち：小頭症、軽度の上眼瞼膨満を伴う深い眼球、薄い上口唇、小顎、大きく目立つ

耳、まばらな毛髪など 

成長・発達：子宮内発育遅延、成長障がい、低身長 

行動の問題：摂食障がい、不安症状や攻撃的な行動、手の常同運動 

その他の症状：眼症状（遠視、近視、斜視など）、便秘、胃食道逆流、骨格症状（手足や脊椎の軽

度の異常）、易感染性、泌尿生殖器症状（停留精巣、陰嚢低形成など） 

 

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、根本的な治療法は確立していません。てんかんに対する抗てんかん薬の投与、

発達の特性に応じた療育や環境調整、対症療法が中心となります。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 



長期的な予後は不明ですが、症状に応じた適切な治療や支援を受けることで、生活の質の改

善が期待されます。 

 

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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