
日 小強会誌 (J J pn Ped Orthop Ass) 22 ( 1 )  : 2 1-27. 2013 

Rett 症候群の整形外科的問題点

北海道立旭川 肢体不 自 由 児総合療育セ ン タ 一後J[�外科

鳥 井 智太郎 ・ 三 島 令 子

要 旨 Rett 症候群は女児 に 発症 し ， 手採み行動 と )1&行性の精神運動発達退行 を 示す. 今回， 経

過観察 し て い る 26 例 を 対象 に 整形外科的問題点 に つ い て 研究 し た . 平均年齢は 20 歳 10 か月 (3�

47 歳) . 独歩獲得 1 1 例 中 2 例 は現在座位不能. 脊柱側室苦 を 認 め た 症例 は 20 例 77 % . 独歩 と 11!U湾 の

関連 は有意差 を 認 め ず， 座位 と 側主主の関連に は有意差を認め た (p = 0 . 0219) . 側室主の進行は 17 歳前

後 ま では急速に悪化 す る 症例があ る が そ れ以降は1!!\かっ た . 股関節 は 臼議形成不全が 2 例 で あ っ

た . 関節拘統i は年齢が高 く な る ほ ど 重度に な っ て い た . 尖足の た め 手術 を 受 け た 2 例 は術後独歩が

安定可能 に な っ た

側室苦 と 座位保持 に 関連が認め ら れた た め， 座位能力維持が1HU至若手術の重要 な 目 的であ る と 推測IJ さ

れた. 進行性疾患であ っ て も 尖足矯正手術を行 う 意義は十分 に あ る と 思わ れ た .

は じめに

Rett 症候群 は 胎生期， 周 産1.Jj を 含 め 生後 6 か月

く ら い ま で正常に 発達す る が徐 々 に手の合 目 的技

能 を 消失， 手探み運動 な ど の常同運動が発現 し ，

言語運動能 力 の遅れ， 退行 を 認 め ， 対 人関係の消

失， 重度の精神発達遅滞 を 伴 う 進行性疾患で あ る .

発生頻度は 同年齢女児 l 万人 に つ き 日 本 0 . 6 米国

0 . 5 英 国 0 . 8 と 報告 さ れ て い る 7) X 染 色 体長腕

に 遺伝子座 を も っ m巴thyl-CpG-binding proteis2 

(MECP2) の 変 異 が原 因 で， 多 く が点変異 で あ り

変異の位置は 多彩で， ほ と ん ど の症例が孤発例 と

家族集積性 は 少 な い

Hagberg の ス テ ー ジ分類で は ， 第一期 は早期発

症の停滞期 (生後 6 か 月 か ら 18 か 月 ) ， 第二期 は

急速 な 崩壊期 ( 1"-'3 歳入 第三期 は 仮性安定期 (2"-'

10 歳) ， 第 4 期 は 晩期 の運動機能低下期 (10 歳以

上) で あ る (表 1 ) . 

今回我 々 は ， Rett 症候群の整形外科的問題点 に

つ い て 研究 し た の で報告す る .

対象および方法

当 セ ン タ ー に 外来通院 し て い る Rett 症候群全

例 19 例 と 重症心身障害者施設で あ る 北海道療育

園 に 入所 し て い る 全例 7 例 が対象. 平均年齢が 20

歳 10 か 月 (3"-'47 歳) . 獲得運動 レ ベ ル 及 び、現在の

運動 レ ベ ル， て ん か ん の 有1!!t 便秘の 有無， I睡眠

障害の有無， 骨折JE， 胃趨 ボ タ ン の有1n�. 1JIU脊の

有無 と 形態 と 進行の 有無， 匹|肢関節拘縮の有無に

つ い て 評価 し た .

検定方法 は フ ィ ッ シ ャ ー 直接確率検定 を 使用 し

危険率 5% 未満で有意差 あ り と し た .

結 果

1 . 獲得 した運動 レベル と 現在の運動 レベルに

ついて ( 図 1 ) : 獲得 し た 運動 レ ベ ル が独歩の症例

Key wOl'ds : R巴tt syndrome (R巴tt 症{劇的 ， scoliosis (脊柱1HU寄) ， natural history ( 自 然経)iJ!J) ， foot defonnity (足部変形 ) ，
joint contracture (1刻印l拘納)
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第一期 ( 発症早期 の停滞期) 発達停滞， ml ・ 脳の成長の減速
発症 : 6 か ら 18 か 月 遊 び に 興味を持た な い， 筋緊張低下 表 1.
期間 ; 数か月 Hagberg Stage 分類

第二期 (急速 な 崩壊期) 急速な発達退行， 易興智|生， 不11民
発痕 : 1 か ら 3 歳 有効的 に 手 を 使用 し な く な る 言葉の消失
期間 ; 数週か ら 数か月 け い れん， 自 閉症状， 自 傷行為

第三期 ( 仮性安定期 ) 知|能障害， 自 閉症状
発症 ; 2 か ら 10 成 1IiJ'1奴異常(過l呼吸， 息JJこめ， 空気I��下， 1!1�呼吸)
期間 ; 数か月 か ら 数年 け い れん， 失調， 失行， 典型的なての常同Jili動 ，

手の盤 り し め， 手叩 き ， 手を 口 に 入れ る

第四期 (Il免期 の運動機能 低 下) 進行性側主主， 筋萎縮， 強剛
発症 ; 10 歳以上 動 き の減少
期間 ; 数年か ら 10 年

独歩獲得 11 例 座位獲得 13 例
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図 1. 獲得運動 レ ベ ル と 現在の運動 レ ベ ル

は 1 1 例 で そ の う ち ， 現在で も 独歩 を 継続 し て い

る 症例 は 9 例 82 % で あ っ た . 現在独歩可能 な症例

の 最 高齢 は 27 歳で あ っ た . 獲得 し た 運動 レ ベ ル

が座位 ま で の 13 症例 中現在で も 座位能力 を 保持

し て い る の は 5 例 38 % で あ っ た . 現在座位可能 な

症例 の最高齢 は 41 )設で、 あ っ た 座位未獲得例 は 2

{7tl で あ っ た .

2 . 合併症につ い て (図 2) : 骨折 の既往 は 7 例

27% に 認 め た . 主 な 原 因 は転倒で大I�骨頚部骨折，

大腿骨頼上骨折， 鎖骨骨折， 母指骨折， 距骨骨折，

鼻骨骨折， 上腕骨骨折 と 多岐 に 渡 っ た . 胃痩 ボ タ

ン を 造設 し て い た症例 は 4 例 15%で摂食能力 は，
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- 医位保符級符
聞 座位不健

意外 と 保持 さ れ て い た . て ん か ん は 16 例 62% ，

便秘 も 20 例 77% と 多 く 合併 し た . I睡眠障害の合

併 は 15 例 57 % で あ っ た .

3 . 脊柱側奮について (図 3'"'-'5) ; 脊柱側膏 は ，

座位不能例 が多 い た め ， 全 例 臥 位 で、 X 線撮影 を

し た . Cobb 角 10 度以上の症例 は 20 例 77 % で C

字 カ ー ブが 18 例 90 % ， 左 凸 は 50% 右凸が 40 % ，

頂維 は 第 1 1 胸椎 か ら 第 2 腰椎 の 間 で あ っ た . s 
字は 10 % で あ っ た . 年齢 と の関連は， 10 歳 ま で は

2 例 40%， 1 1 か ら 20 歳 ま で は 9 例 90 % ， 21 歳か

ら 30 歳 ま で は 4 例 67 % ， 3 1 歳 以 上 は 5 例 100%

で あ っ た . 側 室主 の 有無 と 運動能力 と の 関連 で は 独

歩 能 力 と 側 湾 の 有 無 に は p = 0 . 6279 と 有意 性 を

認 め な か っ た が， 座位保持能 力 と 側 膏 の 有無 に は ，

p = 0 . 0219 と 危険率 5 % 未満で有意差 を 認 め た .

現在独歩可能例 と 座位未獲得例 を 除 い た 1 5 例

で座位保持 と Cobb 角 の 関連 を 調べ る と ， Cobb 

角 が増 加 す る と 座位保持困 難 例 が増 加 し ， Cobb 

角 61 。 以 上 は 全例座位不能で あ っ た . Cobb 角 41 0

で区切 る と p = 0 . 0169 と 有意差 を 認 め た .

経年 的 に Cobb 角 を プ ロ ッ 卜 す る と 17 歳前 後

ま で は， 急速 に 悪化 す る 症例 を 多 く 認 め た が成 長

終了後悪化す る 症例 は 無 か っ た ( 図 6) . 



図 2.
合併症 に つ い て

骨折歴

胃 痩

- 骨折あり
・ なし
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・ なし
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便秘

- てんかん
あり

・ な し

- 便秘あり
・ なし

仰i匂の有無 側 轡 の カ ー ブ の形態

4 . 脊柱側膏と 合併症の関連について (図 7) : 

側 萄 の 有 無 と て ん か ん の 有 無 の 関 連 は ， p =  

0 . 01842 と 危 険度 5% で有意差 を 認 め た が， iHUr;g 
の 有 無 と 便秘の 有 無 の 関連 に は ， p = 0 . 599 で有

意差 を 認 め な か っ た . 側室蓄の有無 と 11垂11民障害 の有

無 も p = 0 . 197 と 有意差 を 認め な か っ た .

5 . 関節拘縮について : 肩関節の屈曲拘縮 は 8

例 に 認 め全例 21 歳 以 上 だ っ た . M関節 の屈 出|拘

縮 は 9 例 に 認 め 全例 18 歳 以 上 で あ っ た . 股関節

の 屈 rJi l拘縮 は 8 例 で 20 歳 以上， IJ奈関 節 の 屈 出 | 拘

縮 は 1 3 例で 14 歳以上で あ っ た . 足部の変形 は 尖

足 7 例， 外反扇平足 4 例， 睡足変形 2 例 で あ っ た .

年齢が高 く な る ほ ど重度に な る 傾 向 が あ り ， 遠位

関節か ら 拘縮が起 こ る 可能性が認め ら れた . 尖足

のみの変形で足関節周 囲筋解離術 を う け た 2 例で

は， 1 例 は術後歩容が安定 し ， も う 1 例 は 術後独

歩可能 に な っ た .

6 . 股関節脱臼 について : 今回の症例では， 股

関節脱臼 ・ 亜脱臼症例 は 認 め ず\ 臼葦形成不全が

2 股 8% に 認 め た .

70% 
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図 3. 脊柱側 室互 に つ い て

症例提示

12 歳， 女児. 出生時特記事項無 し . 1 歳 10 カか当 月

でで、独歩でで、 き ず

)過品f観4ω1察. 3 歳 2 か 月 時 当 科初 診 し ， Rett 症候群 と

診断 さ れ た .

初診時主 な移動手段 は， ハ イ ハ イ で， つ か ま り

立 ち 時尖足 を 認 め た . 足 関 節 は ]1珪度拘縮 を 認 め た .

リ ハ ビ リ ， 装具療法継続 し た が徐 々 に 悪化 し た .
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(現在独歩可能 9 例 と 座位未獲得 2 例除 く )

図 4. 側主主の有無 と 独歩， 座位 と の関連

p=O.6279有意差 な し

a . 独歩 と 側室互の関係
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P=O.1962 有意差な し
Cobb 角 4 0 度で分類
P=O.01698 有意差 あ り

(現在独歩可能例 と 皮位未獲得例を除いた 1 5 炉I rl')

図 5. 座位保持 と Cobb 角の 関連

7 歳 6 か 月 時主 な 移動手段 は膝 あ る き で独歩は

不 可能 で あ っ た . 背屈 - 150 の 尖足変形 を 認 め 手

引 き 歩行 を 目 的 に 手 術 を 行P っ た .

全身麻酔下で背屈 - 150 • V ulpius 法 (右 2 か所，

左 l か所， Fractional 延長) と 後腔骨筋 (両側 l か

所 Fractional 延長) ， 長祉屈筋 (両側 2cmZ 延長) ， 

長母祉屈筋 (両側 l か所 Fractionaj 延長) ， 長!日1:骨

筋 ( 両 側 1 か所 Fractional 延長) を 延長 し 背屈 0。

で短下肢 ギ プス 2 週 と し た . 術後合併症 は認め な

か っ た . 術後 6 か 月 で背屈 20。 可能 に な り ， 手引

き 歩行が安定 し 退院 し た .

8 歳 3 か 月 で独 歩 可能 に な っ た . 術後 5 年 3 か

月 12 歳 9 か 月 時， 背屈 50 と 軽度制 限 を 認 め た が

独歩安定 し 経過良好で あ る .
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考 察

Rett 症候群症例 は， オ ー ス ト ラ リ ア で は 32 歳

ま で 生 存 可 能 な 症 例 は 64 . 9 % と 報 告 さ れ て い

る 5) 今回の症例 で も 最高齢は 47 歳で あ り ， 今後

も 生存率 は 改善 し て い く 可能性 も あ り ， jz_I;j肢体幹

変形 に 対 し て の 治療 を ど う し て い く の か は 重要 な

問題 と 言 え る .

Bassett ら は ， Rett 症候群患者 350 例 を 研究 し ，

側 警 の 合併 は 74% に 認 め 2 か ら 5 歳で の グ ル ー

プでは 8 % ， 6 か ら 10 歳 で は 39% ， 1 1 か ら 1 5 歳

では 66 %， 16 歳以上で は 83% と 報告 し て い る 2)

今 回 の 研究で も ， 10 歳 以 下 で は 20% ， 3 1  歳 以 |二

は 100 % に 側 湾 の 合併 を 認 め ， 発達性 に 発症 し て

い る こ と が分か り ， 経過観察が大 切 と 考 え る .

Guidera ら は ， 9 症例 の 報告で 2 例 に 尖足 を 認



図 6.
側寄 Cobb 角 の経年的変イじ
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図 7. 側湾 と 合併症の関連

め， fftU萄 は 5 例， 骨折が 2 例， 睡眠障害が 7 例 と

報 告 し て る 4) 今 回 の 研 究 で も 同 程 度 の 結 果 で

あ っ た . Kerr ら は 重度側湾で手術 を 受 け て な い

症例 の健康ス コ ア は ， 平均 43% . 手 術 を 受 け た 症

例 は 平 均 36 . 5 % で 明 ら か な 両 群 聞 の 差 は 少 な

か っ た と 報告 し て い る 1) 今 回 の研究で は， 側室ぎ

の有無 と 便秘 と 睡眠障害の有無は関連を認めず，

側 室蓄 が健康状態 に 与 え る 影響 に つ い て は 不 明 で

あ っ た . 側萄の有無 と て んか ん の 有無 に つ い て は

関連があ る 事が わ か っ た . て ん か ん を 合併す る 16

例 中 15 例 に 側主主の合併 を 認 め ， 側室喜が無か っ た 1

例 も 7 歳で あ る た め ， 今後側警が発症す る 可能性

は否定で き な い . 一般的 に は 基礎疾患の無い， て

んかん と 側脊症の関連 に つ い て の報告 は な い . し

か し ， Sotos 症候群や脳性麻輝 な ど で は ， て ん か

ん と 側 室蓄 を 合併す る 症例が多 い こ と が知 ら れて い

る . 抗てんかん薬の長期使用 が骨へ も た ら す影響

と 産性麻煉 に よ る 筋 力 バ ラ ン ス の 不均衡が側 寄 を

誘発す る と 推測 さ れ る が， 現在の所， 原因不明で、

あ る .

Kerr ら は ， 側室喜矯正手術 を 受 け た 91 例 を 検討

し ， 手術後座位姿勢の 向上が 82 % に 認 め た と 報告

し て い る 1) 今 回 の 研究 で も 側脊 と 座位保持 に 関

連が認 め 有 ら れ た た め ， 手術の 目 的 と し て ， 座位

能力維持が大 き な 目 的 に な る と 推測 さ れた. し か

し 側主主矯正手術で、 の リ ス ク は 高 く ， 術後 ICU 管

理が必要で、' 時 に は 人工呼吸器管理が必要 に な る

症例 も あ り 6) ま た ， 今 回 の 研究 で も 側 膏 と 独歩

の関連は認め な か っ た こ と ， 成長期 に 急激 に 悪化

す る 症例 が多か っ た が， 成長終了後 は ， 経年 的に

側育が悪化す る 症例 は 認め な か っ た 事 も 考慮 し 手

術 目 的 も 含 め ， 手術適 応 は 各症例 ご と 慎重 に 検討

さ れ る べ き と 考 え る .

Downs が 2009 年 に 報告 し た Rett 症候群患者

25 



の 側 室喜 の 治療の た め の ガ イ ド ラ イ ン で は ， 歩行や

立 位 の 時 間 を 一 日 2 時 間 以 上 と る こ と を 目 標 と

し ， 自 力 での 立位が不能 に な っ た 場合， 立位保持

装置での 立位訓練 を 一 日 30 分 す る こ と を 目 標 に

立 位 時 間 の 確保 が推奨 さ れて い る 3) ま た ， 本研

究で関節拘縮が尖足か ら 起 こ る 傾向 があ る こ と ，

実際に 足関節周 囲筋解離術 を 行ー っ た 2 例が術後独

歩 を 維 持 し て い る 事 な ど か ら 8) 進行性 疾 患 で

あ っ て も ， 尖足矯正手術 を 行 う 意義 は十分に あ る

と 思 わ れ た .

股関節不安定性 は， 今 回 は ， 脱臼 ・ 亜脱 臼 は 認

め ず， 臼 蓋形 成 不 全 の み が 2 股 8% と 低 い 値 で

あ っ た が， Bassett ら の報告で は ， 31 例 中 15 例が

Migration Percentage が 30% 以 上 で 4 例 に 脱 臼

を 認 め た と 報告2) し て お り ， 今後 も 経過観察が必

要 と 考 え る .

ま と め

1 ) 側湾 と 独歩の関連は認めず， H!U湾 と 座位の

関連が認 め ら れた

2 ) 側 萄 と て ん か ん は関連を認め た が， 側膏 と

便秘お よ び睡眠障害 は 関連が無かっ た .

3 ) 側替の進行 は， 17 歳前後 ま で は 悪化す る 症

例 が ほ と ん どで あ っ た が， そ れ以降は悪化す る 症

例 は 無か っ た .

4 ) 股関節不安定症例 は 8% と 少 な か っ た .

5 ) 関 節 拘 縮 は 遠 位 関 節 か ら 発症 す る 例 が多

く ， 年齢が上が る に 従 い拘縮関節数が多 く な る 傾
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向があ っ た.

6 ) 進行性疾患 で あ っ て も 症例 を 検討 す れ ば，

尖足矯正手術で独歩 を 獲得す る 症例 も あ っ た .
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|Abstract I 
Rett Syndrome : Orthopaedic Issues 

Tomotaro Torii. M. D.. et al. 

Department of Orthopaedic Surgery， Hokkaido Asahikawa Habilitation Centr巴

For Disabl巴d Children 

Rett syndrome is a progressive encephalopathy in f，巴males that appears in early childhood. with 
characteristic appearanc巴 and wringing of the hands. Here we report the orthopa巴dic
characteristics in 26 patients examined at a mean age of 20 years 10 months ( range from 3 to 47 
years) ー Scoliosis had developed in most patients until the age of 17 years. and did not progress 
thereafter. There was scoliosis in 20 patients (77% ) .  Scoliosis was not correlated with unassist巴d
gait， but was correlated (p = 0 . 0219) with ability to sit unassisted. Ther巴 were 1 1  patients who could 
walk unassisted. and 2 of thes巴 1 1 could not sit without help. There were 2 patients with a 
dysplastic hip. The older patients tended to present severe joint contracture. There wer巴 2 pati巴nts
who had received surgery for equinus ; ーone could walk unassisted postoperatively， and the other 
showed improvement in gait. While Rett syndrome is a neurod巴V巴lopmental disorder， surgery for 
巴quinus can bring clinical improvement. 
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