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研究要旨	

ここ数年で、海外からプリオン病の臨床研究結果が相次いで報告されたが、いずれも今後装

用可能な結果にはつながらなかった。新たな創薬による開発研究は急務ではあるが、その実現

は同時に、臨床研究のアウトカム評価が重要な課題である。その中で急速に進行する孤発性

Creutzfeldt-Jakob 病での治療評価は難しく、緩徐進行性プリオン病の Gerstmann– Straussler-
Scheinker（GSS）病を治療対象とする基礎的研究を目的とする。家族性プリオン病の GSS病の
集積地域である福岡-佐賀地区の臨床疫学調査を重点的に行し、この臨床疫学的解析から、日本
の GSS病の「診断基準・重症度分類策定・改訂のための疫学調査」として位置づける。プリオ
ン病治療薬開発に並行して、発症早期患者あるいは発症素因（at risk）家族に対する治療適応の
検討を行う。 
 
Ａ.研究目的 

Creutzfeldt-Jakob 病（CJD）を代表とするプリ
オン病は、発症後進行性、致死性の経過をたどる

難病で、未だ有効な治療薬はなく、その開発が期

待される。近年海外から、キナクリン、ドキシサ

イクリンの比較的大規模研究結果が報告された

が、いずれも満足できる結果ではなかった（1，
2）。これら研究に共通してプリオン病が、症状の
進行速度が速く、治療効果が正確に評価できな

いという問題点がある。プリオン病の新規治療

創薬研究において治療研究対象候補として、比

較的緩徐な進行を呈する Gerstmann–Straussler-
Scheinker（GSS）病に注目した。これまでサーベ
イランスデータでは全国で発症した 100 例を超
える GSS のうち約半数が九州で発生し、特に福
岡・佐賀および鹿児島地区の発症が際立って多

い。これらの地区における GSS データベースを
作成し、新規発症者のモニター体制を確立する

ことで将来の治療研究の基礎とする。また、日本

の GSS 病における新たな「診断基準・重症度分
類策定・改訂のための疫学調査」としての基礎研

究とする。 
 
Ｂ.研究方法 

プリオン病の新規治療薬探索研究の中で、今

後臨床応用可能な薬物の開発が行われている

中で、治療研究対象候補として、比較的緩徐な

進行を呈する GSS病に注目した。サーベイラン
スデータからの解析で、全国で発症した 100例
を超える GSS 患者のうち約半数が九州地方で
発症し、福岡－佐賀地区・鹿児島に集積がある

ことが判明した。この地区の新規発症者のモニ

ター体制を確立することで将来の治療研究の

基礎とすることが可能となる。さらに GSS病家
系の中で発症素因（at risk）家族実態調査も近隣
の医療機関と協力の下に行う。 

 

（倫理面への配慮） 

	 臨床疫学研究の施行の際は、研究の対象患者

および患者家族に対して十分に説明を行い、理

解が得られた上に、文書による同意が得られた

患者にのみ本研究は実施される。臨床研究に対

して同意を得る場合は人権保護の立場から慎

重に検討し、安全の確保に充分配慮し、対象患

者のプライバシー保護には十全の配慮を行な

い、同意が得られない場合でも何ら差別なく疾

患に対して必要な治療を行う。 

	

Ｃ.研究結果 

サーベイランスデータからは約114例のGSS
のうち約半数が九州地区で発症しており特に

福岡－佐賀地区・鹿児島が多い。九州以外に居
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住でありながら出生地が九州である者も多く、

約7割が九州出身あるいは在住であった。 
昨年の集計ではあるがGSS年間発症数は、全

国で平均4.6人/年で、九州在住では2.4人/年であ
った。2003～2011年の9年間では全国で平均5.9
人/年で、九州在住では3.3人/年と増加していた。
他方、サーベイランスに漏れた家系の確認は未

だ例数は確認中であるが、それらを含めると九

州地区はさらにGSS集積の可能性が高い。サー
ベイランスデータの集積方法である特定疾患

個人票、遺伝子診断依頼、脳脊髄液依頼および

感染症法に基づく届け出にさらに個別調査に

基づいたデータベースは進行中である。 
 

Ｄ.考察 

サーベイランスデータからは 1999 年から現
在まで 114例の GSS患者が登録され、その居住
地別分析では、九州在住がほぼ半数で、出生地

が九州である者も含めると約 7割が九州出身あ
るいは在住であった。 
一昨年の集計では、GSS年間発症数は、全国

で平均 4.6人/年で、九州在住では 2.4人/年であ
った。2003～2011 年の 9 年間では全国で平均
5.9 人/年で、九州在住では 3.3 人/年と増加して
いた。本年はサーベイランスに登録されてない

家系の確認を行ったが、それらを含めると九州

地区の年間発症 GSS 患者数はもう少し多いと
推測される。今後もサーベイランスデータの集

積方法である特定疾患個人票、遺伝子診断依頼、

脳脊髄液依頼および感染症法に基づく届け出

に加え、個別調査に基づいたデータベースの作

成が必要である。 
	

Ｅ.結論 

九州地区のサーベイランスに個別調査を加え

た GSS家系はほぼ概略が明らかになった。今後
も未登録家系の発掘を継続する必要性が示唆

された。また新たな治療法の確立を模索する上

で、基礎と臨床の統合研究で候補薬の新たな割

り出しと治療対象の検討を進める必要がある。 
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