
先天異常症候群情報リソース

7qモノソミー症候群
健康管理と疾患概要

埼玉県立小児医療センター遺伝科

※集団外来開催時の資料を基本にしています。
※改訂を加えていますが情報が古い場合があります。
※情報保護のため、個人利用以外の二次利用は禁止しています。

集団外来開催日：2010年7月13日(第1回7qモノソミー症候群)
最終レビュー日：2025年12月1日
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重要な遺伝子
1．KCNH2遺伝子(7q36.1)

(心臓)
2．KMT2C遺伝子(7q36.1)

(神経)
3．SHH遺伝子(7q36.3)
　(脳/顔面)
4．MNX1遺伝子(7q36.3)

(仙骨/直腸肛門)

＊ FLNC遺伝子（7q32.1）
(心臓・骨格筋)



1.KCNH2遺伝子 心臓合併症

KCNH2遺伝子は心臓の収縮、拡張のリズムに必要な電位
の調整(イオンチャネル遺伝子)
この遺伝子の欠失により重篤な不整脈(QT延⾧症候群)に
注意が必要
その他、心臓の構造異常の報告
心臓超音波、心電図での評価が必要



2.KMT2C遺伝子

K M T 2 C遺伝子はメチル化修飾を介して様々な
遺伝子発現の調節に関わり、その異常は神経発達症
の原因として知られています(Kleefstra症候群２)。
筋緊張低下、知的発達症(軽度～中等度)・学習障害を
主な症状とし、低身⾧、眼科疾患 (屈折異常等 )、
聴覚障害、側弯、心疾患、けいれんなどを伴うことも
あります。



3.SHH遺伝子 頭蓋顔面の合併症

生まれながらに大脳半球の分離がうまくいかない
＝全前脳胞症(画像診断)
その他の脳の形態異常(脳梁形成異常など)、小さい頭位
症状は、軽度(前歯が少ない)～重度(重度のけいれん、
ホルモンや電解質の異常)まで幅広い
眼の合併症(網膜や脈絡膜の欠損、眼瞼下垂)
口唇・口蓋裂

SHH遺伝子の欠失が原因



SHH遺伝子の働き

S H H遺伝子は発生
段階で脳や顔面の
左右の分離に重要な
役割を果たしている



4.MNX1遺伝子 仙骨/直腸肛門の症状

仙骨の低形成
仙骨前の腫瘍
脊髄脂肪腫、脊髄係留
鎖肛、肛門狭窄、便秘
泌尿器、腎臓の合併症

MNX1遺伝子欠失が原因



MNX1遺伝子の働き

仙骨、脊髄の発生に関与



〈参考〉FLNC遺伝子

F L NC遺伝子は筋細胞の構造維持に重要
であり、その異常は拡張型心筋症（心不全や
不整脈）や筋原線維性ミオパチー（筋力低下・
易疲労・筋萎縮）の原因として知られている

FLNC遺伝子は端部欠失には通常
含まれていないと思われるが、
中間部欠失の場合は注意が必要です。
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