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A.研究目的 

九州・山口・沖縄地区におけるプリオン病サ

ーベイランスにおいて、同地区におけるプリオ

ン病の疫学、症状を調査、解析する。相対的に

頻度の高い P102L ゲルストマン・ストロイスラ

ー・シャインカー症候群（GSS）と高齢化によ

り報告数が増加している V180I 変異遺伝性クロ

イツフェルト・ヤコブ病（CJD）の頻度、生年、

発症年齢の分布を比較する。

B.研究方法 

1999年～2019年での九州・山口・沖縄地区に

おけるプリオン病サーベイランスにおいて、プリ

オン病と診断された症例について臨床的特徴を

集計し、疾患タイプごとに比較した。

2019 年 9 月〜2021 年 4 月に九州・山口・沖

縄在住でプリオン病疑い患者としてサーベイラ

ンス報告を行った症例を対象にその診断につい

て集計した。

（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 

1999年～2019年のサーベイランス期間中、山

口・九州・沖縄地区においてプリオン病と診断さ

れた症例は581例であった。このうち孤発性CJD
（sCJD）と診断された例は406例、遺伝性CJD
と診断された例が84例、P102L GSSと診断され

た例が84例であった。したがって遺伝性プリオン

病の50％をP102L GSSが占めていた。 
GSSの患者居住地は福岡県・佐賀県で47例、

鹿児島県で32例であり、三県で94%を占めていた。 
sCJD、V180I遺伝性CJD、P102L GSSの発

症年齢の平均はそれぞれ70.1歳、79.3歳、57.0歳
であった。sCJDは平均を中心として比較的対称

的な発症年齢を示し（発症年齢の範囲：44-94歳）、

V180I変異gCJDは66歳以降で比較的均等な分布

を示す一方、P102L GSSでは40歳と55歳に二つ

のピークが見られ、二峰性の分布を示した。

P102L GSSについてその発症年齢が45歳未

満発症群（12例）と45歳以降発症群（72例）の2
群に分けて特徴を比較し、北部九州と南部九州の

比率はそれぞれ6:5、40:29であり、有意な差は見

られなかった。女性と男性の比率はそれぞれ8:4、
35:37、死亡までの期間はそれぞれ2603.5日と19
39.0でいずれも有意な差はなかったが、45歳発症

未満群では女性の頻度が高く、死亡までの期間が
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長い傾向が見られた。 

2019 年 9 月〜2021 年 4 月に九州・山口・沖

縄在住でプリオン病疑い患者としてサーベイラ

ンス報告を行った症例は 103 例であった。孤発

性クロイツフェルト・ヤコブ（CJD）病は確実

例 2 例、ほぼ確実例 23 例、疑い例 9 例の 34 例、

遺伝性プリオン病については遺伝性 CJD17 例

（V180I 変異確実例 1 例、ほぼ確実例 12 例、

M232R変異ほぼ確実例3例、octapeptide repeat 
insertion ほぼ確実例 1 例）、GSS9 例（P102L
変異ほぼ確実例 9 例）であった。36 例はプリオ

ン病は否定的とされ、7 例は保留となった。 
 
D.考察 

福岡県・佐賀県の有明海沿岸，鹿児島県は

P102L GSS の集積地であり、九州・山口・沖縄

地区の遺伝性プリオン病の半分を占めており、

家族歴のある小脳症状患者を診た際は GSS を鑑

別する必要がある。 
P102L GSS の発症年齢は sCJD や V180I 変

異 gCJD とは異なった分布を示し、比較的若年

で発症する群と、55 歳程度で発症する群に分か

れる。いずれの群でも臨床像に明らかな違いは

なかったが、45 歳未満で発症する群には女性の

割合が高い傾向が見られた。 
ヨーロッパ系人種の GSS では平均発症年齢

は 51.6 歳で当地区の GSS の平均発症年齢に近

いが、P102L 変異は GSS の 46%を占めるに過

ぎない 1)。漢人での報告では 12 例の P102L 変異

GSS の発症年齢の中央値は 50 歳で、女性と男性

の比率は 8:4 と女性が高かった。一方、50 歳未

満で発症した例はそれ以降に発症した例よりも

早期に死亡する傾向があり、当地区での所見と

は異なっていた 2)。 
P102L GSS については発症年齢の異なる群

が存在しており、発症年齢に影響するその他の

遺伝因子が存在している可能性がある。 
遺伝性 CJD において octapeptide repeat 4

回の挿入変異例が存在した。臨床的には認知機

能障害と錐体外路症状で発症し、比較的緩徐に

進行した。頭部 MRI では脳萎縮の進行は認める

ものの、皮質や線条体の拡散強調画像（DWI）
での高信号はなかった。脳波では周期性同期性

放電（PSD）は認めず、髄液所見も 14-3-3、総

タウ、RT-QUIC いずれも異常はなかった 3)。臨

床・一般検査所見のみではプリオン病の診断は

困難であり、遺伝子検査の重要性が示唆された。 
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E.結論 

九州・山口・沖縄地区では P102L GSS が遺

伝性プリオン病の半数を占めていた。また

P102L GSS の発症年齢は二峰性を呈しており、

V180I 遺伝性CJDや sCJDとは異なる分布を示

していた。 
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