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長期観察しえたPCDH19遺伝子変異をもつてんかん女性の１例
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１．はじめに

1971年に始めて1家系が報告された女性に限

定されるてんかんと精神遅滞（Epilepsyand

mentalretardationliｍｉｔｅｄｔｏｆｅｍａｌｅｓ；以

下ＥＦＭＲと略す）’）は、2008年にXp221に

存在するProtocadherinl9（以下、PCDH19）

遺伝子の異常によることが同定された2)｡以後、

孤発例を含む多数例が報告されている。２００１

年に、我々は「乳児期に発症し周期性に群発発

作をおこす局在関連性てんかんの２女児例」を

報告し，新しいてんかん症候群の可能性を示唆

していた3)。2009年、この２例にPCDH19変

異が同定された。今回、そのうちの１例を長期

経過観察することができたので報告する。
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２。症例

症例は30歳、女性。在胎40週、３８５０９で仮

死なく出生。生後９ケ月、発熱時に２次性全般

発作群発で発症した。その後、発熱に伴い同様

の発作群発を数ヶ月毎におこした。１０歳から

は、群発の周期が短くなり平均28日になった。

要旨

生後９ケ月時、発熱時に群発発作で発症し

た女性において27歳時にProtocadherinl9遺

伝子のナンセンス変異（pY280X）を認め、
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femaleと診断し、臨床経過を長期観察しえた

ので報告した。家族歴に、てんかん、知的障害

はない。群発発作の周期は、発症時は、数ヶ月

に１回であったが、１１歳からは、約１ヶ月に

１回と短くなった。発作は、Carbamazepine

で増，悪し、phenytoin，zonisamideに

clorazepateを加えたところ、１２歳６ヶ月で収

束した。中等度の知的障害と自閉傾向を合わせ

もつ。両親にこの変異はなくｄｅｎｏｖｏ発症で

あった。乳児期発症のてんかん女性で、発熱に

関連した群発発作をくりかえす場合は、本症を

念頭において遺伝子検索をすべきである。
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