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分担研究報告書 

 

MECP2重複症候群の７例 

 

研究分担者 岡本伸彦 大阪府立母子保健総合医療センター遺伝診療科 主任部長 

研究要旨 

 MECP2（Methyl-CpG-binding protein2）重複症候群は、筋緊張低下、反復する呼吸器感染症、

知的障害、てんかんを呈する症候群である。X連鎖性知的障害の約2%にみられるといわれる。MEC

P2は女児にみられるレット症候群責任遺伝子であるが、この遺伝子が重複すると男児の知的障害、

てんかんの原因となる。母親が保因者で男児同胞が罹患する可能性もある。稀に女性発症例もあ

る。てんかんの合併率が非常に高く、原因不明の知的障害、てんかん症例では念頭に置く必要が

ある。 

 7症例について検討した。 

 

Ａ．研究目的 

 大阪府立母子保健総合医療センターでは主

に小児神経科において多数のてんかん患者の

診療を行っている。てんかんの原因には染色

体異常や遺伝子変異が原因の症例も多数存在

する。遺伝診療科では小児神経科からの院内

コンサルトだけでなく、院外からの紹介もう

けている。最近の遺伝子解析状況を報告する。 

 

Ｂ．研究方法 

 遺伝子解析には末梢血リンパ球からDNAを

抽出し、マイクロアレイ染色体検査、MLPA解

析を行った。 

 マイクロアレイ染色体検査、は東京女子医

科大学山本俊至先生や各研究機関に依頼した。 

 (倫理面への配慮) 

 遺伝学的検査実施にあたっては時間をかけ

て説明を行い、書面での意思確認を得た。全

例に遺伝カウンセリングを実施した。 

 

Ｃ．研究結果   

【症例１】１６歳男児。早産、低出生体重児

であった。2歳時に発達の遅れの精査目的で受

診した。G分染法では４６，XYであった。幼児

期は感染症を反復した。１０歳よりミオクロ

ニー発作あり 頻発するようになり、難治に

経過している。現在、有意語なく、日常生活

は全面介助である。 

MRIでは小脳萎縮、大脳萎縮、側脳室拡大、脳

溝拡大認めた。前額突出、厚い口唇など特異

顔貌を認めた。頭囲は＋３．８SDと大頭であ

った。 

【症例２】19歳男性 生後10ヶ月で発達遅滞

について精査となる。独歩3歳と遅れる。幼児

期より呼吸器感染反復する。18歳で複雑部分

発作を発症した。MRIで大脳萎縮を認めた。 

【症例３】17歳男性。症例２の弟。3歳よりGT

C繰り返す。呼吸器感染を反復した。独歩3歳6

ヶ月で現在有意語なく、最重度遅滞である。 

【症例４】８歳男性 ４１週２700gで出生、

乳児期より精神運動発達遅滞あり。独歩２歳

と遅れる。幼児期より呼吸器感染反復する。

体格はほぼ標準である。現在までてんかん発

作なし。 

【症例５】５歳男性。２歳よりGTC繰り返す。

難治性に経過している。5歳で未歩行、有意語
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なく、最重度遅滞である。 

【症例６】１０歳男性。症例５のいとこ（母

親が姉妹）。２歳よりてんかん発作を繰り返

す。難治性に経過している。5歳で歩行、有意

語なく、最重度遅滞である。 

【症例７】6歳女児。周産期に問題なし。乳児

期より感染症の反復が見られた。2歳で歩行開

始、単語が獲得できているが、重度精神運動

発達遅滞である。マイクロアレイ染色体検査

でXq28の重複を認めた。母親も同じ重複を認

めたが、X染色体の偏った不活化を認めており、

発症していないと考えられた。 

 

 全員、マイクロアレイ染色体検査あるいはM

LPA検査ででXq28のMECP2遺伝子を含む領域の

重複を認めた。母親が保因者の場合が多かっ

た。 

 

Ｄ．考察 

 MECP2重複症候群はX連鎖性知的障害の中は

頻度が高く、重要な疾患である。通常のG分染

法では診断は困難である。マイクロアレイ染

色体検査ないしXq28領域をターゲットにした

MLPA法が有用である。母親が保因者であれば、

同胞罹患の可能性もある。MECP2 重複症候群

は、筋緊張低下、運動発達遅滞、重度の知的

障害、特異顔貌、 乳幼児期に顕著な反復性呼

吸器感染および感染症の治癒遷延、てんかん

が特徴的である。特異顔貌があり、診断を疑

う根拠となる場合がある。 

 発作は全身性強直性間代性けいれんが最も

多くミオクロニー発作や欠神発作も認める。

歩行を獲得できない例もあり、歩行できてい

ても痙性が進んで、独歩困難になる例もある。

てんかん診療において本症候群は的確な診断

が重要である。 

 

Ｅ．結論 

 MECP2重複症候群は比較的多い疾患である。

原因不明の知的障害、てんかん症例では念頭

に置く必要がある。 
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