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研究要旨 
レット症候群は、MECP2 遺伝⼦の異常による神経疾患である。知的障害、退⾏、上肢の常同運
動で特徴づけられる。臨床上、対処や観察の必要な症状は複数ある。そうした症状として、てん
かん、便秘、⼼電図異常についてまとめた。 
患者の治療歴について検討した。データのある患者 18 名中便秘を有した患者は 12 名(72%)で、
治療薬を使っている種類は緩下剤が 11 名、浣腸が 9 名であった。 

 
 
Ａ．研究⽬的 

レット症候群は、MECP2遺伝⼦の異常により⽣じ
る神経疾患で、乳幼児期早期に発症する急激な退⾏と
それに引き続く安定期、上肢の常同運動、上肢機能の
退⾏、⾔語の退⾏、歩⾏障害を主徴とする疾患である
。 

診断基準に挙がる症状以外に、医学的な管理・観察
の必要な症状は複数あり、それらの特徴の中から、て
んかん、便秘、⼼電図異常について、臨床的特徴につ
いて後⽅視的にまとめた。 

 
Ｂ．研究⽅法 

カルテより後⽅視的に、レット症候群患者の症状に
ついて検討した。 
（倫理⾯への配慮） 
後⽅視的・予備的な検討で、今後、倫理委員会で審査
する予定としている。 
 
Ｃ．結果 

レット症候群の患者24名について、年齢は3-26歳（
中央値11歳）、遺伝⼦変異の型は、T158M 4名、R306C
、R270X、R168Xが2名ずつ、R255Xが1名で、他、停
⽌コドン変異例4名、ミスセンス変異例5名、エクソン
⽋失例2名、遺伝⼦検査結果不明例1名であった。 

てんかんを有する患者は13名(62%)で、発症年齢は
1-13歳(中央値4歳)。発作型は、焦点発作が12名、ミ
オクローヌス発作が1名、てんかん性スパスムが1名で
あった。 
抗てんかん薬で発作が消失したのは全員焦点発作
例で、5名。有効だったのは、LTGが2名、CBZ, LEV, 
TPMが1名であった。他の8名は発作が残存し、極め
て難治に経過していた。残存例で有効であった薬は、

LEV、VPA、AZA、LCMであった。レット症候群のて
んかんに対して、ケトン⾷療法や迷⾛神経刺激術の有
効性が報告されているが、当院では導⼊した患者はい
なかった。 

発作が消失した例の遺伝⼦変異は、T158M2名、
R168X, R255X, R306Cが1名ずつであり、残存した例
は、T158Mが2名、Q83X, R133C, R306C, R306H、フ
レームシフトが1名ずつであった。 

遺伝⼦変異とてんかん発症について、T158Mや
R106Wでは7割以上と⾼率で、R255XやR306Cでは5
割程度と少なめとする報告もあれば、1あまり⼤きな
違いはないとする報告もあった。2,3 

有効な抗てんかん薬については、⼀定の傾向は認め
なかった 

便秘に関する情報がある患者18名中、便秘を有する
患者が13名(72%)であった。 

浣腸は便秘のある患者では、酸化マグネシウムを内
服している患者が8名、ポリエチレングリコール製剤
を使⽤している患者が3名、乳酸菌製剤が2名、漢⽅薬
が2名であった。浣腸を施⾏していたのは9名で、毎⽇
施⾏している患者が4名、週数回施⾏している患者が
3名であった。 

⼼電図に関する情報のある患者は14名おり、⼼電図
測定回数は58回であった。患者ごとの⼼電図測定回数
は、1-7回で、複数回測定している場合の測定間隔は
1-2年が多く、最も⻑くフォローしている患者は、7年
であった。 
QTcの値は、361-435msec（平均値 400msec、中央

値 398msec)で、QT延⻑と判定される 460msec以上
の患者はいなかった。患者ごとの検討で、QTcが単調
増加している患者はいなかった。 
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Ｄ．考察 
レット症候群において、てんかん発症率は60%台と

いう報告が多い1-3)。発症年齢は、乳児期から40代まで
幅があるが、25%は3歳までに発症し、50%は4-5.9歳
までに、75%が7-13.2歳までにてんかんを発症する。
ただし、2歳以前のことは稀である2-3)。我々の症例で
も、同様である。遺伝⼦変異とてんかん発症について
、T158MやR106Wでは7割以上と⾼率で、R255Xや
R306Cでは5割程度と少なめとする報告もあれば1)、
あまり⼤きな違いはないとする報告もあった2-3)。有
効な抗けいれん薬については、⼀定の傾向は認めなか
った。 

レット症候群において、便秘の有症率は70-80%と
⾔われている4-5)。便秘のコントロール法として推奨
されるのは、まず緩下剤、そして経⼝薬で無効な場合
に座薬や浣腸が推奨されている5)。本研究でも、緩下
剤と浣腸を使っている患者の数はあまり変わらなか
った。便秘の管理法として、⼀般に浣腸が良く使われ
るためか、内服薬よりも多く使⽤される傾向にあった
。 
当院で検討した患者には、QT延⻑症候群に該当す

る患者はいなかった。過去の報告では、レット症候群
では、健常群と⽐較して、QT間隔が延⻑しているこ
とが⽰され、QT延⻑を呈している患者は、9.3-26 %
であった 6-7)。 
（参考⽂献） 
1. Glaze DG, et al. Epilepsy and the natural history of 
Rett syndrome. Neurology 2010;74:909-12. 
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2017;140:306-18. 
3. Henriksen MW, et al. Epilepsy in classic Rett 
syndrome: Course and characteristics in adult age. 
Epilepsy Res 2018;145:134-9. 
4. Lotan M, et al. The digestive system and nutritional 
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ScientificWorldJournal 2006;6:1737-49. 
5. Baikie G, et al. Gastrointestinal dysmotility in Rett 
syndrome. J Pediatr Gastroenterol Nutr 2014;58:237-
44. 
6. Ellaway CJ, et al. Prolonged QT interval in Rett 
syndrome. Arch Dis Child 1999;80:470-2. 
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2020;62:833-6. 
 
Ｅ．結論 

レット症候群のてんかんは、60%程度に発症し、
遺伝⼦のバリアントの種類と発症には対応は認めな
かった。また有効な抗けいれん薬も認めなかった。
便秘は、発症率は70%程度であった。多くは酸化マ
グネシウムや浣腸によりコントロールされていた。
QT延⻑症候群は認めた患者はいなかった。 
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Kagitani, Toshiyuki Mano, Keiichi Ozono. 
Ketogenic diet introduction and modification in an 
adult patient with Glut1 deficiency syndrome. 第
64回⽇本⼩児神経学会学術集会 22.6.2 

17. ⻘天⽬信．『てんかん診療を多職種で考える』当
施設のてんかん診療における⾷事療法の取り組み．
第10回全国てんかんセンター協議会 23.02.10 

18. ⻘天⽬信．GLUT-1⽋損症治療におけるケトン⾷
の実際．第1回⽇本ケトン⾷療法学会 23.03.12 

 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 
 1. 特許取得 
  なし 
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 2. 実⽤新案登録 
  なし 
 

3.その他 
なし 

 


