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研究要旨 

 これまでの CJDサーベイランスのデータを用い、Gerstmann-Stäussler-Scheinker

病(GSS)の全国臨床疫学調査を行った。GSSの大部分は九州居住者もしくは九州出身者

であった。九州のなかでは、福岡県〜佐賀県（北部）と鹿児島県（南部）に 2大集積地

があることが明らかとなった。GSSには小脳失調で発症し、脊髄小脳変性症に類似し

た緩徐な進行を呈する典型例と、認知症が急速に進行して無動無言状態に陥る CJD類

似型があるが、脳波上の PSDやMRI上の高信号を認める症例が後者の経過をとること

が判明した。ただし、これは検査の時期により異なってくる可能性があり、解釈には注

意が必要である。今後のさらなる検討が必要である。 

 

 

Ａ.研究目的 

 Gerstmann-Stäussler-Scheinker 病(GSS)

は九州地方に多いと言われてきて、これまで

に鹿児島から臨床的特徴をまとめた報告があ

る。しかし全国的な疫学的研究はまだなされ

ていない。ここでは 1999 年からはじまった

クロイツフェルト・ヤコブ病（CJD）サーベ

イランスのデータをもとに、その臨床疫学的

特徴をあきらかにすることを目的とした。 

 

Ｂ.研究方法 

 1999年から 2014年までにクロイツフェル

ト・ヤコブ病（CJD）サーベイランスで検討

された症例のうち、コドン 102 変異を伴う

GSS症例を抽出し、その出身地、現在の居住

地、家族歴の有無、臨床症状、脳波所見、MRI

画像所見、髄液所見などについて検討した。

遺伝子遺伝子検査は大部分を東北大学病態神

経学講座にて行った。 

(倫理面への配慮) 

 調査にあたっては、患者本人または家族に

研究の同意書に承諾書を記載していただき、

また個人が特定できないよう、匿名で調査票

を記載した。 

 

Ｃ.研究結果 

 CJDサーベイランスのデータからは、合計

80 人の GSS症例が集積された。これらの症

例の現在の居住地は、北海道 3、東北 1、関

東 20、東海 3、近畿 10、中国 2、九州 41で

あった。九州以外に居住している 39 人のう

ち、出生地が九州である者が 13人（33.3%）

であった。九州居住者 41 人の内訳は、福岡

20、佐賀 13、熊本 1、鹿児島 7であり、北部

と南部に二大集積地があり、その規模は南部

より北部の方が大きいことが明らかとなった。 



 

 GSS 症例 80 人のうち 68 人（85％）が家

族歴を有していた。初発症状は 49人（61.3%）

がふらつきまたは歩行障害であり、認知症で

の発症は 11 人（13.8％）であった。全経過

中に小脳失調、認知症を呈したのはそれぞれ

72人（90%）、53人（66.2%）であった。無

動無言状態を呈したのは 35人（43.8%）であ

った。 

 脳波上 PSD が観察されたのは 10 人

（12.5%）であり、その 10人のうち 8人（80%）

が無動無言状態になっている。PSDが観察さ

れなかった 70 人のうち無動無言状態になっ

たのは 23 人（32.9%）であった。MRI 画像

で高信号を呈したのは 31 人（38.8％）であ

り、そのうち無動無言状態になったのは 19

人（61.3%）であった。高信号を呈さなかっ

た 49人のうち無動無言状態になったのは 12

人（24.5%）であった。 

 

Ｄ.考察 

 GSSの全国的な臨床疫学調査を行った。今

回の研究で抽出された症例全体の 67.5%が九

州在住もしくは九州出身であった。両親の出

身地は調査項目に入っていないため、両親の

出身までは不明である。GSSが九州に集積し

ていることが明らかとなった。 

 九州の中でも、福岡県〜佐賀県（北部）と

鹿児島県（南部）が 2 大集積地であること、

とくに福岡県と佐賀県の県境近くに大きな集

積地があることが明らかとなった。ただし南

部には一部 CJD サーベイランスの調査対象

になっていない症例が存在するため、実際に

は今回の結果よりも大きな集積がある可能性

がある。 

 GSSには小脳失調で発症し、脊髄小脳変性

症に類似した緩徐な進行を呈する典型例と、

認知症が急速に進行して無動無言状態に陥る

CJD類似型があるが、その区別は明瞭ではな

く、同一家系でもその両者がみられる場合が

ある。また同一症例でもその両者の要素をも

つものもある。今回の研究では、無動性無言

に陥る症例は高い確率で脳波上 PSD や MRI

上の高信号が観察された。これは、これらの

所見が GSS の急性進行型（CJD 類似型）の

予測に使用することができる可能性を示して

いるが、検査の時期による違いともいえる。

同一症例でも、GSSの 2つの型の両方の要素

を持つものもあり、1 例ずつの詳細な検討な

ど、今後の検討が必要である。 
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