
49 
 

厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患等政策研究事業（難治性疾患政策研究事業）） 

（総合）分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究  

 

 

プリオン病サーベイランスデータの管理・運用の研究 

 
研究分担者：金谷泰宏  国立保健医療科学院 

研究協力者：中谷英仁  先端医療振興財団 TRI 臨床研究情報センター 

 

研究要旨（プリオン病サーベイランスデータの管理・運用の研究） 

平成 27 年 1 月より難病法に基づく特定医療制度が開始され、将来的に認定患者情報の

（厚生労働省）データベースへの登録が開始される予定である。平成 28 年度においては、

特定疾患治療研究事業（平成 26 年度末で廃止）、感染症動向調査により厚生労働省に登

録された症例情報を用いて孤発性クロイツフェルト・ヤコブ病の予後評価に必要とされ

る生物学的指標の探索、全国規模での疾患の罹患率、地域集積について検討を行った。

初診時に無動無言を呈さなかった 455 例を対象に、無動無言までの時間に関する予測因

子及び無動無言までの症状／症候発現の関連について検討を実施し、精神症状と小脳症

状が有意に無動無言の発生と強い関連が示された。これらの結果を踏まえ、個人票で把

握すべき項目について精査を行った。平成 29 年度においては、効率的なプリオン病の把

握に向けて衛生行政報告ならびに支払基金データを用いて本疾患の分布、二次医療圏に

おける偏在について調査を行った。また、より簡素な個人票の作成に向けた項目の検証

と OCR 技術の向上について技術的な検証を行った。 

 
Ａ.研究目的 

 プリオン病は、指定難病としての登録と五

類感染症としての全数把握の２つの手法によ

り全国規模の把握が行われている。難病法に

基づく登録は一定の重症度基準を満たした症

例のみとされていることから感染症法による

全数調査と合わせた把握が必要となる。一方、

疾病の病態を明らかにするためには、初期症

状から疾病の病態推移を把握するための悉皆

調査が求められることから両調査の項目の整

合性を図る必要がある。本研究は、プリオン

病患者の全国規模での発生動向を明らかにす

るとともに創薬への活用を目的とした予後評

価指標の探索と登録項目の検証を行うもので

ある。 

 今年度においては、厚労省データベース（特

定疾患調査解析システム：平成 26 年 12 月で

廃止）に登録された孤発型クロイツフェル

ト・ヤコブ病（sCJD）患者情報を用いて予後

評価に関わる項目の精査、データベース項目

の妥当性について検証を行った。具体的には、

エンドポイントとして“無動無言”を取り上

げ,初診から“無動無言”を呈するまでの期間

と初診時における臨床症状との関連性を検討

した。また、指定難病の登録を担当する医薬

基盤・健康・栄養研究所生薬資源部と協力を

行い、平成 27 年 1 月からの症例登録情報の

利活用ならびに難病指定医療機関からの情報

収集、さらにはプリオン病登録における臨床

調査個人票項目の妥当性について検証を行っ
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た。 

 

Ｂ.研究方法 

1) 感染症予防法に基づく情報 

 sCJD 発生のリスク因子探索については、

2001-2010 年度における sCJD の発生数を用

いた。日本全体の発症年齢・性別の標準化発

生率を基に、都道府県別の標準化発生率比を

計算した。 

 2)  特定疾患調査解析システム登録情報 

  sCJD の予後因子探索については、厚生労

働省特定疾患調査解析ｼｽﾃﾑ（2003-2008 年）

の probable 以上で診断された 717例のうち、

無動無言症状を呈していない症例(n=455)を

用いた（表１）。無動無言とその他症状／症候

の発生率を推定し、その予測因子を同定する

ために、比例ハザードモデルによる解析を行

った。 

表 1.特定疾患調査解析システムで把握された sCJD 

 (倫理面への配慮) 

 疫学研究の指針に従い、国立保健医療科学

院倫理委員会における承認を得た後、厚生労

働省健康局疾病対策課より平成 15 年度〜20

年度までに厚生労働省に報告のあった症例に

関する情報を得た。 

 

Ｃ.研究結果 

C.1 感染症予防法に基づく調査 

 年毎の平均発生率は、 男性で 1.026 人/100

万人（637 人）、女性で 1.132 人/100 万人（733

人）であった。罹患率は、発症年齢が 40 歳

までの年齢層で、発生率は 0 に近く、45 歳以

上では年齢と共に指数的に大きくなる傾向を

示した（図１）。 

 

図 1.感染症動向調査による孤発型 CJD の年齢分布 

 

図 2.感染症動向調査による孤発型 CJD 地域集積  

2001-2005年と 2006-2010年における家族性
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CJD と sCJD の発生数比には、有為な差が認

められた。一方、地域集積については、特定

の都道府県で sCJD の発生が多い傾向が認め

られた（図 2）。 

 

C.2 予後評価指標の探索 

 無動無言を示した 455 例の内訳として「確

実例」38 例、「ほぼ確実例」417 例であった。

女性は男性の数の 1.57 倍であった。発症から

診断までの期間の中央値（範囲）は 0– 12.5

（月）、診断時の年齢の中央値（範囲）は 70 (39

– 95)であった。PSD 陽性例は 93.8%であり、

遺伝子検査(codon 129) は 108 例に実施され、

MM タイプが 98 人、MV タイプが 10 例であ

った。  

.図 3.診断時の小脳、精神症状と無動無言の関連 

各臨床徴候については、精神症状 0.36 ケ月、

小脳症状 0.53 ケ月、ミオクローヌス 0.56 ケ

月、錐体路症状 0.56 ケ月、錐体外路症状 0.86

ケ月、視覚障害 2.17 ケ月であった。このうち、

精神症状と小脳症状が有意に無動無言の発生

と強い関連を示した（図３）。 

 sCJD の予後評価のエンドポイントとして

無動無言を設定した場合、小脳症状→ミオク

ローヌス→無動無言に至るパターン以外に錐

体外路あるいは錐体外路症状を伴うパターン、

精神症状あるいは視野障害を伴うパターンが

認められた。 

C.3 プリオン病患者症例の把握 

 2014 年度より難病法に基づく症例把握が

開始されたが、Barthel Index の導入に伴い、

厚生省衛生行政報告による把握では特に 70

歳以上の年代で 2015年度は 2014年度に比し

て約 25%程度、登録が減少している。社会保

険診療報酬支払基金レセプトデータ（2009

年 12 月〜2010 年 2 月、2011 年 2 月〜4 月審

査分）における解析では、クロイツフェルト

ヤコブ病を外来・入院のいずれでも診療が可

能な二次医療圏は約 50 にとどまる。また、

平成 25 年度厚生労働科学研究費補助金難治

性疾患等克服研究事業（難治性疾患克服研究

事業）「今後の難病対策のあり方に関する研

究」におけるデータを用いた解析では、平成

25 年度に全国で登録のあったプリオン病 63

件のうち、特定機能病院から 37 例（57 機関）、

地域基幹病院から 19 例（219 機関）、新拠点

病院から 7 例（36 機関）となり、本疾患の把

握にあたっては特定機能病院及び新拠点病院

からの報告が多数を占めることが明らかにな

った。 

 

C.5 プリオン病個人票の検証 

 現在、使用されている OCR 対応のプリオ

ン病臨床調査個人票は、①基本情報（共通）、 

②診断基準（疾患特異）、③既往歴（疾患特異）、

④臨床所見（疾患特異）、⑤重症度（共通・疾

患特異）、⑥検査所見（疾患特異）⑦鑑別診断

（疾患特異）、⑧治療その他（共通・疾患特異）

の８項目、計 13 ページに及ぶことから、デ

ジタル化に向けて登録項目を減らすあるいは

OCR の精度向上が求められる。 
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Ｄ.考察 

 クロイツフェルト・ヤコブ病は、感染症法

に基づく感染症動向調査、難病法による把握

が行われているが、前者は情報量が少なく、

疑い症例も含まれることからデータとしての

精度に課題が残る。一方、後者は未だ情報が

電子化されていないことから研究で利用する

には至っていない。このため、難病法に基づ

く電子的な患者情報の把握については平成

30 年度以降に持ち越されることからあらた

めて疾患の把握に向けた手法が必要と考えら

れる。そこで、感染症法に基づく感染症動向

調査で得られた情報を用いて、性別、年齢別、

地域集積の有無について検討を行った。男女

比が 0.87、年齢では、45 歳以上で発症リス

クが指数的に増加することを報告し、女性に

多い理由として女性の平均寿命が少なからず

影響しているものと考えられた。地域集積に

ついては、一部の地域に集積する傾向が認め

られた。一方、家族性 CJD については、2001

〜2005 年度に比較して、2006〜2010 年度に

有意な差が認められた。これは、特定疾患治

療研究事業による臨床調査個人票の記載にお

けるプリオン遺伝子検査への協力依頼と

CJD 研究班による検査体制の確立も大きく

影響しているものと考えられた。 

 特定疾患治療研究事業によって 2003〜

2008 年度まで国に登録された sCJD に関す

るサロゲートマーカーの探索において、無動

無言をアウトカムとした場合、小脳症状と精

神症状を伴う症例において有意に無動無言を

伴うリスクが高いことが示された。さらに、

sCJD に関して、主たる臨床所見である精神

症状、小脳症状、ミオクローヌス、錐体路症

状、錐体外路症状、視覚障害と無動無言との

関連を検証した結果、病態遷移として小脳症

状→ミオクローヌス→無動無言に至るパター

ン、錐体外路あるいは錐体外路症状を伴うパ

ターン、精神症状あるいは視野障害を伴うパ

ターンの３つの病型に分けられることが示さ

れた。 

難病法に基づく電子的な患者情報の把握に

ついては平成 30 年度以降に持ち越されるこ

とからあらためて疾患の把握に向けた手法が

必要と考えられた。一方で、本疾患の特殊性

を考慮した場合、国が進める難病医療提供体

制の構築に合わせて、初診からすみやかに拠

点医療機関に紹介できる体制の構築が求めら

れる。また、デジタル化を進める上で必要十

分な情報に限定することが求められる。この

際に、予後評価に影響を与える性別、発症ま

での期間、診断年齢、コドン 129 遺伝子型、

EEG・MRI 所見、髄液所見（蛋白量、細胞数、

NSE、14-3-3 蛋白）、臨床所見（ミオクロー

ヌス、錐体路障害、錐体外路障害、精神症状、

小脳障害、視覚障害）の各要素は必須と考え

られた。 

  

Ｅ.結論 

 難病法に基づく特定医療制度によって登録

される sCJD のうち、重症度を満たさないも

のについては、調査の対象からはずれる恐れ

があり、全数の把握については、感染症動向

調査をはじめ、様々なチャンネルで疾病の把

握を進めていく必要がある。 

 

Ｆ.健康危険情報 

 なし 

 

Ｇ.研究発表（2014/4/1〜2015/3/31 発表） 

1.論文発表 

1) Nakatani E, Kanatani Y, Kaneda H, 

Nagai Y, Teramukai S, Nishimura T, 
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Creutzfeldt-Jakob disease. European 

Journal of Neurology 23: 1455-62, 2016 

2) Kanatani Y, Tomita N, Sato Y, Eto A, 

Omoe H, Mizushima H. National 

Registry of Designated Intractable 

Diseases in Japan: Present Status and 

Future Prospects. Neurologia medico- 

chirurgica, 57, p1-7, 2017 

3) 金谷泰宏、市川学 . 超スマート社会

(Society 5.0)における医療サービス , 医

療白書 2017-2018 年版, 日本医療企画, 

34-39, 2017 

2.学会発表 

 なし 

 

Ｈ.知的財産権の出願・登録状況 

  （予定を含む。） 

1.特許取得 

 なし 

2.実用新案登録 

 なし 

3.その他 

 なし 
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