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A.研究目的

プリオン蛋白遺伝子コドン 105 変異による

Gerstmann-Sträussler-Scheinker(GSS-P105L)

では初発症状が錐体外路徴候、錐体路徴候、認

知機能障害のいずれであっても罹病期間が長期

になることが知られており 1）、我々は 2018 年の

本会議で、100 ヶ月から 200 ヶ月であることを

報告した。さらに、検査所見として、頭部 MRI

上の拡散制限域、脳波上の周期性同期性放電

(PSD)が検出されないこと、RT-QuICの陽性率

が 63%であることを報告した。 

一方で、脳血流 SPECT に関する報告は乏しく、

その長期画像変化を追跡し、解析すること目的

とした。 

B.研究方法

当院における、GSS-P105L 症例のうち、経過

中に脳血流 SPECT を複数回撮像した 1 症例の

脳血流 SPECT、頭部 MRI の画像変化を比較解

析した。 

（倫理面への配慮） 

本研究は東京医科歯科大学の倫理委員会に承

認され、ヘルシンキ宣言で定められた倫理基準に

準拠している。個人情報は匿名化し厳重に管理し

ている。 

C.研究結果

症例は 45 歳女性。父が 7 年の経過で、類症で

死亡した家族歴あり。Ｘ年（40 歳）3 月頃に下

肢の痙性で発症し、同時期より希死念慮や不穏

などの精神症状も出現した。X+1 年（42歳）時

の当院初回入院時の検査では、髄液 14-3-3 蛋白、

RT-QuIC 法はいずれも陰性で、脳波上の周期性

同期性放電は認めなかった。頭部 MRI では両側

の前頭側頭葉有意の脳萎縮を認めるも拡散制限

域を認めなかった。一方、脳血流 SEPCT では両

側大脳半球のびまん性の血流低下を認めた。遺

伝子検査で P105L 変異を認め、 probable 

GSS-P105L と診断とした。発症 2 年後には発語

がほぼ無く寝たきりとなった。Ｘ+4 年（45 歳）

7 月、経管栄養の開始目的で当院 2 回目の入院と

研究要旨  

プリオン蛋白遺伝子コドン 105 変異による Gerstmann-Sträussler-Scheinker 病(GSS-P105L)

における長期画像変化を追跡し解析すること目的とし、当院で病初期、進行期に脳血流 SPECT

を 2 回撮像した GSS-P105L 1 症例の脳血流 SPECT、頭部 MRI の画像変化を比較解析した。発

症 11 ヶ月の頭部 MRI では両側の前頭側頭葉有意の脳萎縮を認めるも拡散制限域を認めず、脳血

流 SEPCT では両側大脳半球のびまん性の血流低下を認めた。発症 4 年 4 ヶ月の頭部 MRI では、

前頭側頭葉優位の大脳萎縮が進行していたが、依然として拡散制限域を認めず、脳血流 SPECT

では両側の前頭側頭葉において右有意に顕著な血流低下を認めた。孤発性 Creutzfeldt-Jakob 

disease (CJD)において頭部 MRI 上の拡散制限域は、病理学的に PrPScの沈着より海綿状変性と

関連していることが報告され、病理学的に海綿状変性を認めない GSS-P105L では頭部 MRI 上

の拡散制限域が検出されないと考えられる。GSS-P105L の剖検例の報告では、海綿状変性がな

く、前頭葉においてプラーク状の PrPSc沈着を認めることから、GSS-P105L における脳血流

SPECT での血流低下は、PrPScの沈着による神経細胞の変性という病理学的変化を反映してい

る可能性が示唆された。 
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なり、頭部 MRI、脳血流 SPECT を再検した。

頭部 MRI では、前頭側頭葉優位の大脳萎縮が進

行していたが、依然として拡散制限域を認めな

かった。脳血流 SPECT では両側の前頭側頭葉に

おいて右有意に顕著な集積低下が見られ、血流

低下も来していることが示唆された。（図 1） 

(図 1) 

D.考察

本症例は、GSS-P105L における脳血流

SPECT の長期画像変化を解析した初の報告で

あり、脳血流 SPECT で、頭部 MRI 上拡散制限

のない前頭葉を主体とした領域に血流低下を認

めることを明らかにした。 

孤発性 Creutzfeldt-Jakob disease (CJD)や

V180I-遺伝性 CJD の頭部 MRI 上の拡散制限域

は、病理学的に PrPScの沈着より海綿状変性と関

連していると報告され 2,3)、海綿状変性を認めな

い GSS-P105L4)では、頭部 MRI 上の拡散制限が

検出されない可能性が示唆された。 

罹患歴 12 年の GSS-P105L の剖検例では、海

綿状変性は認めず、前頭葉においてプラーク状

の PrPSc 沈着と神経細胞の変性を認めたと報告

されている 5)。本症例では、 前頭葉における進

行した PrPSc 沈着による機能低下を脳血流

SPECT で検出できた一方、海綿状変性が乏しい

ために拡散制限域を頭部MRIで認めなかった可

能性が考えられた。（表 1） 

なお、プリオン蛋白遺伝子コドン 102 変異に

よる GSS（GSS-P102L)では、しばしば頭部 MRI

上の拡散制限域を認め、病理学的に海綿状変性

が報告されている 6）。一方で、GSS-P102L でも

頭部 MRI 上の拡散制限を認めない領域に、脳血

流 SPECT でモザイク状に散在する血流低下を

来す症例が報告されている 7)。GSS-P102L と

GSS-P105L の臨床的、画像的特徴の差異は、病

理学的変化の違いを反映している可能性が示唆

された。 

(表 1) 

E.結論

GSS-P105Lにおける、頭部ＭＲＩ上拡散制限

を認めない部位の脳血流SPECTでの血流低下は、

海綿状変性のない領域にPrPScが沈着による神経

細胞変性という病理学的変化を反映している可

能性が示唆された。 
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