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研究要旨 

北陸地方におけるプリオン病について検討するために以下の 2つの研究を行なった。 

(1)北陸地方におけるプリオン病の特徴：北陸地方（福井県、石川県、富山県）におけるプリ

オン病の特徴を明らかにすることを目的とし、1999年 4月から 2018年 9月までに CJD

サーベイランス委員会でプリオン病として登録された福井県、石川県および富山県の症

例を解析した。128例が登録され、プリオン病 96例（孤発性 Creutzfeldt-Jakob病（sCJD） 

81 例、硬膜移植後 CJD（dCJD） 3 例、遺伝性 CJD（gCJD） 12 例）、否定例 30 例、

診断保留 2例であった。発症率は人口 100万人対年間 1.68人であった。全プリオン病に

対して sCJD 84.4%、dCJD 3.1%、gCJD 12.5%であった。変異型 CJD、Gerstman-

Sträussler-Scheinker 病（GSS）、家族性致死性不眠症（FFI）と診断された症例はなか

った。sCJD について、女性が多く、発症年齢の平均は 70.1 ± 8.8 歳（範囲 48-87 歳）。

診断分類は確実 14例（17.3%）、ほぼ確実 60例（74.1%）、疑い 7例（8.6%）。62例の

プリオン蛋白遺伝子のコドン 129 の多型について、61 例（98.4%）は Met/Met であり、

1例（1.6%）は Met/Valであった。確実例では MM1が 6例と最も多く、MM2Cが 4例、

MM1+2 と MMiK が 1 例ずつであり、2 例は詳細不明であった。gCJD の 12 例のうち、
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V180I 変異が 8 例で最も多く、M232R 変異が 2 例、V203I のホモ変異が 1 例、R208H

変異が 1例であった。発症年齢の中央値は 79歳（範囲 61-90歳）で、全例で家族歴はな

かった。dCJD は 3 例で、発症年齢の中央値は 37 歳（範囲 35-47 歳）。硬膜移植から発

症までの期間の中央値は 19 年（範囲 6-19 年）。硬膜移植を受けた原因疾患は三叉神経

痛、頭部外傷、硬膜下血腫であった。2例は病理学的に非プラーク型で、もう 1例も臨床

的に非プラーク型と考えられた。北陸地方（福井県、石川県、富山県）におけるプリオン

病について、sCJD が多いこと、GSS や FFI は確認されていないこと、gCJD のうちで

V203I 変異や R208H 変異といった比較的稀な変異がみられることが特徴と考えられた。 

(2)MRI拡散強調画像で両側視床枕に高信号域を呈したプリオン病の 1例：変異型 

Creutzfeldt-Jakob病（vCJD）は、牛海綿状脳症（BSE）との関連が指摘されており、公

衆衛生の観点からも重要で、我が国の CJDサーベイランス調査ではこれまでに 1例確認

されている。vCJDは頭部 MRI拡散強調画像（DWI）で両側視床枕に高信号を呈するこ

とが報告されており、その診断基準にも含まれている。我々は、臨床的に孤発性 CJD

（sCJD）が疑われたが、頭部MRI-DWIで両側視床枕に高信号を呈した 1例を経験した

ので報告する。今後、変異型 CJDの可能性も念頭に置いた上で厳重なフォローアップを

行い、確定診断のためには剖検を行う必要がある。 

 

A.研究目的 

(1)北陸地方におけるプリオン病の特徴：北

陸地方（福井県、石川県、富山県）におけ

るプリオン病の特徴を明らかにすること

を目的とする。 

(2)MRI 拡散強調画像で両側視床枕に高信

号域を呈したプリオン病の 1 例：

Creutzfeldt-Jakob病（CJD）に代表され

るプリオン病は、脳病理における海綿状

変化と異常プリオン蛋白蓄積を特徴とす

る感染症で、同種間あるいは異種間で伝

播しうる。変異型 CJD（vCJD）は、牛海

綿状脳症（BSE）との関連が指摘されて

おり、公衆衛生の観点からも重要で、我が

国の CJD サーベイランス調査ではこれ

までに 1 例確認されている。vCJD は頭

部 MRI拡散強調画像（DWI）で両側視床

枕に高信号を呈することが報告されてお

り、その診断基準にも含まれている。今回

我々は、臨床的に孤発性 CJD（sCJD）が

疑われたが、頭部 MRI-DWI で両側視床

枕に高信号を呈した 1 例を経験したので

報告する。 

 

B.研究方法 

(1)北陸地方におけるプリオン病の特徴：

1999年 4月から 2018年 9月までにCJD

サーベイランス委員会でプリオン病とし

て登録された症例のうち、福井県、石川県

および富山県の病院でプリオン病と診断

された症例を対象として解析を行った。 

(2)MRI 拡散強調画像で両側視床枕に高信

号域を呈したプリオン病の 1例：[症例]症

例は 72歳女性。日付がわからない、知人

の名前が出てこないなどの認知機能低下

で発症した。発症 1 か月後に当院を紹介

受診し入院となった。家族内に類症者は

なく、海外渡航歴もみられなかった。一般
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内科的には明らかな異常所見は認めなか

った。神経学的には JCS 2、高次脳機能

は MMSE 14/30、FAB 5/18であった。運

動系では寡動を認め、筋トーヌスの亢進

が両手首で認められた。軽度の小脳失調

が認められたが、当院入院中に明らかな

ミオクローヌスは認められなかった。 

プリオン病の診断目的に、頭部 MRI、

脳波検査、プリオン蛋白遺伝子解析、脳脊

髄液中の総タウ蛋白濃度、14-3-3 蛋白、

RT-QUIC 法による異常プリオン蛋白の

検索を行った。 

 

（倫理面への配慮） 

(1)北陸地方におけるプリオン病の特徴：本

研究では、「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」・CJDサ

ーベイランス委員会において登録された

情報を使用した。同委員会において収集

された診療情報については、生年月日、イ

ニシャル、性別を残して匿名化されてい

る。診療情報の研究利用については、研究

対象者またはその代諾者より文書による

同意を取得済みである。また、CJDサー

ベイランスについては金沢大学および東

京医科歯科大学、国立精神神経医療研究

センターの倫理委員会にて承認済みであ

る。 

(2)MRI 拡散強調画像で両側視床枕に高信

号域を呈したプリオン病の 1 例：プリオ

ン蛋白遺伝子解析、脳脊髄液中の総タウ

蛋白濃度、14-3-3蛋白、RT-QUIC法によ

る異常プリオン蛋白の検索にあたり、本

人の配偶者、娘に対し、書面および口頭で

説明を行い、インフォームド・コンセント

を得た。 

 

C.研究結果 

(1)北陸地方におけるプリオン病の特徴：

128 例が登録され、内訳は以下の通りで

あった。プリオン病  96 例［孤発性

Creutzfeldt-Jakob病（sCJD） 81例、硬

膜移植後 CJD（dCJD） 3例、遺伝性 CJD

（gCJD） 12例］、否定例 30例、診断保

留 2 例。全プリオン病に対して sCJD 

84.4%、dCJD 3.1%、gCJD 12.5%であっ

た。変異型 CJD、Gerstman-Sträussler-

Scheinker病（GSS）、家族性致死性不眠

症（FFI）と診断された症例はなかった。

発症率について、人口 100 万人対で年間

1.68人であった。 

sCJD について、女性 51 例、男性 26

例であった。発症年齢の平均は 70.1 ± 8.8

歳（範囲 48-87歳）。診断分類は確実 14

例（17.3%）、ほぼ確実 60 例（74.1%）、

疑い 7例（8.6%）。62例では遺伝子解析

が行われ、プリオン蛋白遺伝子のコドン

129 の多型について 61 例（98.4%）は

Met/Metであり、1例（1.6%）は Met/Val

であった。Val/Valの症例はなかった。確

実例ではMM1が6例と最も多く、MM2C

が 4例、MM1+2と MMiKが 1例ずつで

あり、2例は詳細不明であった。 

gCJDの 12例のうち、V180I変異が 8

例で最も多く、M232R変異が 2例、V203I

のホモ変異が 1例、R208H変異が 1例で

あった。発症年齢の中央値は 79歳（範囲 

61-90歳）で、全例で家族歴は認めなかっ

た。 

dCJD は 3 例で、発症年齢の中央値は

37 歳（範囲 35-47 歳）。硬膜移植から発

症までの期間の中央値は 19 年（範囲 6-
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19 年）。硬膜移植を受けた原因疾患は三

叉神経痛、頭部外傷、硬膜下血腫であっ

た。2 例は病理学的に非プラーク型と確

定しており、1 例は病理学的な解析は行

われていないが、発症 1 ヶ月で脳波での

周期性同期性放電（PSD）がみられてお

り、非プラーク型と考えられた。 

(2)MRI 拡散強調画像で両側視床枕に高信

号域を呈したプリオン病の 1 例：頭部

MRI-DWIでは両側前頭・頭頂・側頭葉皮

質、および両側視床枕の高信号域が認め

られた。脳波検査では明らかな周期性同

期性放電は認めなかった。脳脊髄液検査

にて総タウの上昇（1713 pg/mL）、14-3-

3蛋白の上昇（>500μg/mL）があり、RT-

QUIC 法で異常プリオン蛋白が陽性であ

った。また、プリオン蛋白遺伝子は変異が

なく、コドン 129多型がメチオニン/メチ

オニン（M/M）であった。急速進行性認

知症があり、錐体路症状、小脳症状を認

め、sCJD疑い例（possible sCJD）と診

断した。 

 

D.考察 

(1)北陸地方におけるプリオン病の特徴：

1999 年 4 月より開始されたわが国にお

ける CJD サーベイランスでは、2018 年

7 月までに 3,416 例が登録されている。

全体における 2015年の罹患率（人口 100

万人対年間）は 1.8 と報告されており、

北陸地方における結果と同程度であった。 

病態別では、CJDサーベイランス全体

における 2018 年 7 月までの集計では

sCJD 77%、dCJD 3%、gCJD 20%、GSS 

4%と報告されており、北陸地方では全国

集計と比較して sCJD が多い結果であっ

た。また、北陸地方では GSSや FFIとい

った遺伝性プリオン病は確認されておら

ず、北陸地域における特徴であると考え

られた。 

gCJD について、北陸地方では V203I

変異のホモ症例や R208H 変異が確認さ

れている。V203I 変異の症例はホモ変異

であったが、既報告のヘテロ変異の 3 例

と比較して、急速進行性の臨床経過や脳

波での周期性同期性放電の有無などの検

査結果は同様であった。 

(2)MRI 拡散強調画像で両側視床枕に高信

号域を呈したプリオン病の 1 例：本症例

は頭部 MRI-DWI 画像で両側視床枕に高

信号域を呈しており、vCJD の可能性も

疑った。しかし、本症例は大脳皮質にも頭

部 MRI-DWI 高信号病変を複数認めたが、

vCJD での頭部 MRI-DWI 検討例が少な

くどの程度の割合で皮質高信号を認める

かは分かっていない。また、これまでの報

告では、vCJDで脳脊髄液 RT-QUIC法で

異常プリオン蛋白が陽性となった症例の

報告はない。以上の理由から現時点では

本症例を sCJD疑い例と診断した。 

しかし、vCJD が否定できたわけでは

なく、最終的な診断確定のためには剖検

が行うことが望ましい。プリオン病の剖

検が可能な施設は限られており、剖検可

能な施設までの搬送手段、費用などが課

題であり、現在、剖検の実現に向けて運用

上の調整を行っている。 

 

E.結論 

(1)北陸地方におけるプリオン病の特徴：北

陸地方（福井県、石川県、富山県）におけ

るプリオン病について、sCJDが多いこと、
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GSS や FFI は確認されていないこと、

gCJD のうちで V203I 変異や R208H 変

異といった比較的稀な変異がみられるこ

とが特徴と考えられた。 

(2)MRI 拡散強調画像で両側視床枕に高信

号域を呈したプリオン病の 1 例：頭部

MRI-DWI にて両側視床枕に高信号域を

呈し sCJD 疑い例と診断した症例を報告

した。しかし、vCJDの可能性も念頭に置

いた上で厳重なフォローアップを行う必

要がある。 
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