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分担研究報告書 

研究課題：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班 

 

GSS-P102Lの臨床疫学的検討（続報） 

 

研究分担者：村井弘之   国際医療福祉大学脳神経内科 

研究協力者：中村好一   自治医科大学公衆衛生学 

研究協力者：坪井義夫   福岡大学医学部神経内科 

研究協力者：松下拓也   九州大学大学院医学研究院神経内科学 

 

研究要旨 

 コドン102変異を伴うGerstmann-Stäussler- Scheinker病（GSS-P102L）の全国臨

床疫学的検討を行った。これまでの研究によりGSS-P102Lは九州に偏在し、その中で

も北部と南部に二大集積地があることがわかっているが、今回さらに症例を増やして

検討した。全国で124例のGSS- 

P102Lが集積した。MRI高信号を有する例は有しない例に比べ、全経過が有意に短か

った。また、九州北部と南部を比較すると、北部の方が全経過が有意に短かった。今回

症例数を増やしたことで有意差がついた。 

 

A.研究目的 

これまでの研究により、コドン102変異

を伴うGerstmann-Stäussler- Scheink

er病（GSS-P102L）は九州地方に多発

することが判明している。さらに九州の

内部でも、北部（福岡県、佐賀県の境界

付近）と南部（鹿児島県）に二大集積地

があることも明らかとなっている。今回、

われわれは患者数をさらに増加して、G

SS-P102Lの全国臨床疫学的検討を行

ったのでその成果について報告する。 

 

B.研究方法 

1999年から2018年までにクロイツフェ

ルト・ヤコブ病（CJD）サーベイランス

委員会で検討された症例のうち、GSS-

P102Lを抽出し、その臨床的特徴につい

て検討した。長期間の観察期間を経て、

死亡までの全経過のデータが十分数の

患者で集積してきたため、種々の臨床パ

ラメータについて死亡までの期間を検

討した。また、九州北部と南部の症例に

つき、これらパラメータを比較し、全経

過などにつき両者で差異がないかにつ

いて検討を加えた。 

 

（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。 
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C.研究結果 

サーベイランス委員会のデータより、全

国で合計124例のGSS-P102L症例が集

積された。MRI高信号を有する例は有

しない例と比べ、①無動無言状態にいた

るまでの期間、および②全経過、ともに

有意に短かった（①9.2 vs 44.6, p＜0.

0001; ②44.8 vs 78.6, p＜0.0001）。

脳波におけるPSDの有無で比較すると

有意差はなかった。GSS-P102Lは九州

在住もしくは九州出身者の占める割合

は77.4%であった。 

九州居住者における北部と南部の二大

集積地で比較したところ、北部の方が全

経過が有意に短かった（50.7 vs 73.2, 

p＝0.0077）。同一家系内に進行の早い

症例と進行の遅い症例が混在すること

もあった。 

 

D.考察 

文献検索を行っても、これだけ多人数で

のGSSの臨床疫学的な検索をおこなっ

た研究は見当たらない。本研究は現時点

では全世界的に最大規模のGSSの疫学

研究と思われる。 

昨年も北部と南部の比較をおこなった

が、有意な差異は得られなかった。この

1年で死亡した患者数が増加してきて全

経過のデータが増えてきたために、これ

まで有意差がなかった比較検討でも有

意差がついたものがあると思われる。 

 

E.結論 

MRI高信号は急速進行性のマーカーに

なり得ることがあらためて示された。九

州の北部に集積するGSS-P102Lの方が

南部の症例よりも経過の早いケースが

有意に多いことが明確に示された。また、

同一家系内に進行速度の異なる症例が

混在することより、症状進行の速さは遺

伝的要因のみでは説明できないと考え

られる。 

 

F.健康危険情報 

なし 

 

G.研究発表 
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H.知的財産権の出願・登録状況 

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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