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研究要旨 

V180I gCJDは日本で最も頻度の高い遺伝性プリオン病である。V180I gCJDの臨床

的特徴は、家族歴がなく高齢発症で緩徐進行、頭部MRI Diffusionや FLAIR画像で大

脳皮質がやや浮腫状に高信号を呈することである。我々は当該サーベイランス地区で発

生した V180I gCJD-129M 3例をもとに SPECT所見の特徴を明らかにするために本研

究を行った。経時的に SPECT所見を検討したところ、全例で発症から 20～23ヵ月後

のほぼ寝たきり状態にあっても後頭葉と小脳の血流が保たれていた。これは

V180I-129M gCJDの SPECT所見の特徴ではないかと考えた。 

 

Ａ.研究目的 

V180I gCJDは日本で最も頻度の高い遺伝性

プリオン病である 1,2)。V180I gCJDの臨床的

特徴は、家族歴がなく高齢発症で緩徐進行、

頭部MRI Diffusionや FLAIR画像で大脳皮

質がやや浮腫状に高信号を呈することである
2,3)。我々は当該サーベイランス地区で発生し

た V180I gCJD-129M 3例をもとに SPECT

所見の特徴に関して明らかにするために本研

究を行った。 

 

Ｂ.研究方法 

2006 年から 2015 年までの 10 年間に当院

に入院した V180I gCJD 患者のうち、MRI

及び SPECT検査を経時的に観察できた 3例

(SPECT検査回数のべ 7回)の SPECT所見の

変化について後ろ向きに調査した。 

 (倫理面への配慮) 

個人の特定につながる住所、生年月日、名

前を削除し、研究に用いた。 

 

Ｃ.研究結果 

【症例 1】 69 歳女性。家族歴・既往歴に特

記すべきことなし。4 ヶ月前からの認知機能

低下があり入院した。神経学的には、進行性

認知機能低下、前頭葉徴候、動作緩慢を認め

た。MRI diffusion画像(DWI)で前頭葉・側頭

葉に浮腫状の皮質高信号を認めた。プリオン

蛋白遺伝子検査では V180I 遺伝子変異を認

めた。髄液検査では、14-3-3蛋白と t-tau蛋

白の上昇を認めた。症状は緩徐に進行し寝た

きり状態に至ったが、視力障害や小脳失調は

認めなかった。 

【症例 2】78歳女性。家族歴・既往歴に特記

すべきことなし。6 週間前から左手の振戦、

認知機能低下があり入院した。神経学的には、



 

進行性認知機能低下、パーキンソニズムを認

めた。DWIで前頭葉・側頭葉、頭頂葉に浮腫

状の皮質高信号を認めた。プリオン蛋白遺伝

子検査では V180I遺伝子変異を認めた。髄液

検査では、14-3-3蛋白の上昇を認めた。症状

は緩徐に進行し寝たきり状態に至ったが、視

力障害や小脳失調は認めなかった。 

【症例 3】74歳女性。家族歴・既往歴に特記

すべきことなし。7 ヶ月前からパーキンソニ

ズム、認知機能低下があり入院した。神経学

的には、進行性認知機能低下、四肢筋強剛、

ミオクローヌス、四肢腱反射亢進、動作緩慢

を認めた。DWIで左前頭葉・側頭葉、頭頂葉

に浮腫状の皮質高信号を認めた。プリオン蛋

白遺伝子検査では V180I 遺伝子変異を認め

た。髄液検査では、t-tau 蛋白の上昇を認め

た。症状は緩徐に進行し寝たきり状態に至っ

たが、視力障害や小脳失調は認めなかった。 

3 症 例 は 全 て WHO 診 断 基 準 で は

V180I-129M gCJDのprobableの症例に相当

した。3 例の SPECT 所見を経時的に観察し

たところ、後頭葉と小脳、脳幹の血流が保た

れていた。 

 

Ｄ.考察 

V180I gCJDの症例では、MM1 sCJDと比

較して視覚異常や小脳失調の出現頻度は

MM1 sCJD よりも少ないと報告されている
２)。また、病理学的には長期例においても後

頭葉、小脳、脳幹の病変は軽度で比較的保た

れる傾向がある 4)。ほぼ寝たきり状態にあっ

ても後頭葉と小脳、脳幹の血流が保たれてい

ることとの関連が示唆される。 

 

Ｅ.結論 

ほぼ寝たきり状態にあっても後頭葉と小脳

の血流が保たれていることは、V180I-129M 

gCJD の SPECT 所見の特徴ではないかと考

えた。 
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