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研究要旨 

・平成 27 年 10 月 1 日から平成 28 年 9 月 30 日までの遺伝子解析の結果を報告する。 

プリオン蛋白遺伝子を解析した症例数は、306 例であった。変異なしの症例は、243 例

（129M/M, 219E/E  227 例、129M/V, 219E/E  7 例、129M/M, 219E/K  8 例、129V/V,  

219E/E  1 例）であった。変異ありの症例は、63 例（P102L  2 例、P105L  2 例、V180I  

39 例、E200K  7 例、M232R  13 例）であった。 

・平成 28 年 10 月１日から平成 29 年 9 月 30 日までの遺伝子解析の結果を報告する。 

プリオン蛋白遺伝子を解析した症例数は、290 例であった。変異なしの症例は、214 例

（129M/M, 219E/E 189 例、129M/V, 219E/E  13 例、129M/M, 219E/K  10 例、

129V/V, 219E/E  1 例、129M/M, 219K/K  1 例）であった。変異ありの症例は、76 例

（P102L  10 例、D178N  2 例、V180I 45 例、E200K  7 例、M232R  9 例、T188K  

1 例、96bp 挿入 1 例、180/232  1 例）であった。 

 

Ａ.研究目的 

わが国のヒトのプリオン蛋白多型性には

以下のような遺伝子型が存在する。コドン

129 に 関 し て は 、 Met/Met, Met/Val, 

Val/Val という 3 種類が、コドン 219 に関

しても、Glu/Glu, Glu/Lys, Lys/Lys という

3 種類が存在する。これらの多型性に加え

て、プリオン蛋白変異も存在し、サーベイ

ランスで取り上げられる症例に関して多型

性と遺伝子変異を解析するのが本研究の主

な目的である。 

さらに、剖検された症例に関しては、ウ

エスタンブロットによる異常プリオン蛋白

のタイプを決定することも本研究の目的に

入っている。 

 

 

Ｂ.研究方法 

【方法】  各施設から送られてきた認知症

などを示す症例 596 例のプリオン蛋白領域

の遺伝子解析を行った。プリオン蛋白遺伝

子領域を PCR にて増幅し、ダイレクトシー

クエンスにより正常多型や変異を確認した。

変異と正常多型がヘテロである症例などで

は、fidelity の高い polymerase を用いて増

幅した PCR 産物をクローニングし、どのア

レルに変異が存在するのかを同定した。 

Western blot に関しては、部分精製した

分画を proteinase K によって処理を行い、

3F4 抗体、タイプ１特異的抗体、タイプ２

特異的抗体、TNT 抗体（フラグメント解析）

の 4 種類の抗体によって最終的なタイプを

決定している。 
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(倫理面への配慮) 

遺伝子検査に関しては、所属施設の倫理

委員会にてすでに許可を得ている。 

 

Ｃ.研究結果 

2 年間の遺伝子検査の結果は以下であった。 

 

平成 27 年 10 月１日から平成 28 年 9 月 30

日までの遺伝子解析は, 306 例であった。 

 プリオン蛋白遺伝子変異なし 243 例 

   129M/M, 219E/E    227 例 

   129M/V, 219E/E       7 例 

   129M/M, 219E/K    8 例  

   129M/V, 219E/K       １例  

 プリオン蛋白遺伝子変異あり  63 例 

   P102L              2 例  

   P105L               2 例 

   V180I              39 例 

   E200K                7 例 

   M232R             13 例 

 

平成 28 年 10 月１日から平成 29 年 9 月 30

日までの遺伝子解析数は、290 例であった。 

 プリオン蛋白遺伝子変異なし 214 例 

   129M/M, 219E/E     189 例 

   129M/V, 219E/E      13 例 

   129M/M, 219E/K     10 例 

   129V/V, 219E/E       1 例 

   129M/M, 219K/K      1 例 

 プリオン蛋白遺伝子変異あり 76 例 

   P102L  10 例（うち 129M/V 1 例） 

   D178N    2 例 

   V180I  45 例 (うち 129M/V 12 例) 

   E200K   7 例  

   M232R   9 例 

   T188K   1 例 

   96bp    1 例 

   180/232   1 例 

Ｄ.考察 

基本的に遺伝子検索は例年通りであった。 

 

Ｅ.結論 

2 年間で、596 例の遺伝子解析を行った。

また、サーベイランスが始まって以来 初め

ての VPSPｒを経験した（詳しくは平成 29

年度報告書に記載） 
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