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【要 旨】 

Proline-rich transmembrane protein ２ (PRRT2) 遺伝子変異は、運動誘発性ジスキネジア

(paroxysmal kinesigenic dyskinesia: PKD)や乳児良性部分てんかん(benign partial epilepsy in 

infancy: BPEI)を引き起こす。しかし、BPEI 患者の約半数においては PRRT2 変異が認められない。

そこで、PRRT2 変異が認められない BPEI 患者の特徴を明らかにするため、BPEI 患者 63 例の遺伝子

解析を行った。サンガーシークエンス法による解析を行ったところ、33/63 例（52％）で PRRT2 変

異を認めた。そのうち 28 例では共通変異(c.649dup)が認められ、２家系においてこれまでに報告

のない新規フレームシフト変異(c.232dup、c.503_504del)を認めた。PRRT2 変異が認められない家

系においては PRRT2 ハプロ不全の可能性を疑い 16p11.2 微細欠失の有無を解析したが、欠失例はな

かった。家族性 BPEI 患者における PRRT2 変異の陽性率は 21/31 例（68％）であるのに対して、孤

発例では12/32(38%)と低く、2群間で有意差を認めた。本研究で20例の BPEI患者は孤発例でPRRT2

変異も認められなかった。これらの患者における発症要因には複雑な遺伝的な背景が関連している

可能性があり、今後さらに研究を進める必要がある。 
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