






要約:Angelman 症候群は重度の知的発達障害を伴う先天異常症候群である。小頭症、あや

つり人形様歩行、特有の笑い発作、けいれんなどの特徴が揃った学童期以後の患者では診

断は比較的容易であるが、2歳以下の乳幼児での診断は困難である。しかし、15 番染色体

の q11-q13 の部分欠失を FISH による染色体分析で検出可能であり、DNA 多型を用いて父

親姓ダイソミーを診断可能である。従来、本疾患のけいれんのコントロールは困難で言語

発達がみられないとされているが、早期診断によりけいれん発作のコントロールは可能で

あり、言語理解は可能であることから、知的発達を促す生活訓練を行うために、早期診断

は患者の予後を決める上に重要である。


