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研究要旨 

E200K変異とコドン 129MV多型を有する家族性クロイツフェルト・ヤコブ病の 2

症例について検討した．いずれも小脳性運動失調を前景とした緩徐な経過であり，

MRIで視床内側に高信号を呈した点など，孤発性 CJD MV2型の臨床像に類似して

いた． 

 

 

Ａ.研究目的 

本邦ではこれまで報告のない E200K 変異

とコドン 129MV 多型を有する家族性クロイ

ツフェルト・ヤコブ病（genetic CJD）2症例

の臨床経過の特徴を明らかにする． 

 

Ｂ.研究方法 

サーベイランスで 3県（神奈川，静岡，山

梨）から報告された E200K変異 CJD症例に

ついて，コドン 129MV 多型を有する例の臨

床像，画像所見などをコドン 129MM多型例

と比較する． 

 (倫理面への配慮) 

この研究における症例の情報は年齢，性別，

出身地，症状，画像所見のみであり本人と照

合できるものはなく，プライバシーの保護，

不利益についても問題はない． 

 

Ｃ.研究結果 

症例 1 は山梨県出身の 60 歳女性．ふらつ

きで発症し，多弁，左優位の小脳性運動失調，

不随意運動，起立不能を認めた．また，失見

当識・認知機能低下も呈していたが，経過中

ミオクローヌスはみられなかった．脳脊髄液

検査では細胞・蛋白は正常，14-3-3蛋白陰性，

総 tau 蛋白は強陽性であった．脳 MRI 拡散

強調画像（MRI-DWI）で両側尾状核頭，被

殻，淡蒼球，視床内側の高信号域を認めた．

脳波では非特異的な徐波がみられたが，

periodic sharp wave complexes（PSWCs）

は認めなかった．プリオン蛋白遺伝子（Prnp）

解析により，E200K 変異，コドン 129 の

Met/Val（129MV）多型を確認し probable 

genetic CJDと診断した．発症 9ヶ月経過時

点で経口摂取は継続していた． 

症例 2 は静岡県出身の 51 歳男性．歩行障

害で発症し，自発性低下，嚥下障害，体幹中

心の小脳性運動失調，失見当識・認知機能低

下を認めたが，経過中ミオクローヌスは明ら

かでなかった．脳脊髄液検査では細胞・蛋白

は正常，14-3-3蛋白陽性，総 tau蛋白は強陽

性，RT-QUIC 陽性であった．脳 MRI-DWI

で両側尾状核頭，被殻，視床内側の高信号域

を認めた．脳波では非特異的な徐波がみられ



 

たが， PSWCsは認めなかった．Prnpでは，

E200K変異，129MV多型を確認し probable 

genetic CJDと診断した．発症 14ヶ月目まで

経口摂取を継続し全経過 19ヶ月で死亡した．

剖検は行われなかった． 

 

Ｄ.考察 

2 症例は本邦初の 129MV 多型を有する

genetic CJD(E200K)であり，精神症状，小脳

性運動失調で発症し，進行が緩徐で経過が長

い点，脳MRI-DWIで大脳基底核，視床内側

に高信号域を認め大脳皮質には高信号域が目

立たない点，脳波で PSWCsを認めない点な

どが 129MM多型例に比べて特徴的であった．

我々がこれまでに行ってきた神奈川・静岡・

山梨 3 県のサーベイランスで確認した

genetic CJD(E200K) 31例中、コドン 129

の多型で 129MV を有する症例は本報告の 2

例のみ(6.5%)で，他は全て 129MMであった。  

スロバキアでは genetic CJD(E200K)の症

例が多く，129MV多型も 21.4％認めており，

やはり経過が長いと報告されている 1)． 

 孤発性CJDのParchi分類 2)の中でもMM1，

MV1 は急速進行性認知症，ミオクローヌス，

脳波上の PSWCsなどの典型的な経過を呈す

る．一方で MV2 は精神症状，小脳性運動失

調で発症しやや経過が緩徐である点，脳

MRI-DWI で大脳基底核に高信号域を認める

点，脳波で PSWCsを認めない点などが特徴

的である 3)．すなわち，本検討により，129MV

多型を有する genetic CJD(E200K)は，孤発

性CJDのMV2に類似した臨床像と経過を呈

することが明らかとなり，病態理解の上で重

要と考えられた． 

 

Ｅ.結論 

E200K変異とコドン 129MV多型を有する家

族性クロイツフェルト・ヤコブ病の 2症例を

報告した（本邦では初報告）．いずれも小脳性

運動失調を前景とした緩徐な経過であり，

MRIで視床内側に高信号を呈した点が孤発

性 CJD MV2型に類似していた． 
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