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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。毎年症例数を増やしていったが、最終的には全国で 124例の GSS-

P102Lを集積することができた。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。脳波の PSDに関しては経過の速さとの関連は得られなかった。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。 

 

A.研究目的 

コドン 102 変異を伴う Gerstmann-

Stäussler- Scheinker 病（GSS-P102L）

は欧州に比べるとわが国で多いというこ

とが以前より言われている。遺伝性プリ

オン病のなかで GSS-P102L が占める割

合は欧州では 5.3%に過ぎないが、わが国

では 19.3%である。また、本症は九州地

方に多発することも知られている。今回、

われわれは GSS-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、MRIにおけ

る高信号や脳波における PSD の所見な

ど、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。 

 

C.研究結果 
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サーベイランス委員会のデータより、最

終的には全国で合計 124 例の GSS-

P102L症例が集積された。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%と、非常に高率であった。ま

た、九州内部では、北部（福岡県と佐賀県

の境界付近）と南部（鹿児島県）に二大集

積地があることが明らかとなった。 

頭部 MRI 上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; ②

44.8 vs 78.6, p＜0.0001）。しかし、脳波

における PSD の有無で比較すると進行

の速さとの関連において有意差はなかっ

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。 
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2.実用新案登録 
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