
Rett症候群モデルから探る
脳発達と退⾏のメカニズム 

⽯⽥綾 先⽣
理化学研究所脳神経科学研究センターチームリーダー   

新学術創成研究機構異分野融合セミナー

脳の発達過程を明らかにし、発達障害の病態解明に繋げるため、⽯⽥博
⼠らは単⼀遺伝⼦疾患であるRett症候群に着⽬し、分⼦・シナプス・ネッ
トワークの各レベルで研究をすすめている。Rett症候群は、MECP2遺伝⼦
の⽋失変異により起こり、1歳半までは正常に発達するものの、その後に
獲得した機能が失われる「退⾏」という現象が特徴である。しかし、
「MeCP2は神経細胞で何をするのか︖」そして「MeCP2がなくなるとな
ぜ退⾏が起こるのか︖」という問いについては未だ明確な答えが得られ
ていない。⽯⽥博⼠らはモデルマウスを⽤い、MeCP2が神経細胞のヘテ
ロクロマチン構造の維持に必須であることや、特定の抑制性神経細胞が
病態形成に関わることを報告してきた。さらに近年は、退⾏時に出現す
る⽪質ネットワークの異常について、広視野カルシウムイメージングや
全脳シナプス解析を通じて新たな知⾒を得ている。本セミナーでは、こ
れらの研究成果をご紹介いただき、そこから⾒えてきた脳発達の新しい
メカニズムや、⾃閉スペクトラム症を含むより頻度の⾼い発達障害との
関係についてご考察いただく 。  
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