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研究要旨  

【目的】プリオン蛋白遺伝子（PRNP）V203I variantを有する Creutzfeldt-Jakob病（CJD）

の臨床的特徴を明らかにする。 

【方法】令和 4 年度に北陸地域のプリオン病サーベイランス調査で判明した PRNP V203I 

variantを有する CJDの特徴をこれまでの報告例と比較検討する。 

【結果】症例は 75 歳、女性。既往歴に高血圧があり内服加療を受けている。また父親が 80 歳

代で認知症、姉は 70歳頃に認知症を発症しており、現在施設入所中。石川県河北郡出身。以前

より物忘れは認めていたが、家族は年齢相応と考えていた。73歳時より何度も娘に電話をかけ

てきたが、患者自身はそのことを忘れているということがあった。その後も物忘れが進行し、

74歳時に白内障の手術目的に入院したが、自分が手術を受けることが理解できない、生まれた

年が言えないと行った症状を認め、認知症外来を受診した。MMSE13/30 と認知機能障害を認

め、Alzheimer 病による認知症と診断されリバスチグミン貼付が開始となった。この時に行わ

れた頭部 MRI にて右後頭葉に拡散強調画像で高信号病変を認めていた。75 歳になると歩行障

害を認めるようになり、再度認知症外来を再度受診し、頭部MRIにて基底核や大脳皮質に拡散

強調画像で高信号を認め、脳神経内科を紹介受診。認知機能障害、錐体路症候、ミオクローヌ

スを認め、脳波上の周期性同期性放電、脳脊髄液検査で 14-3-3 蛋白陽性、総タウ蛋白

>2200pg/mL、PRNP 検査でコドン 129 は Met/Met で V203I の variant を認め、遺伝性 CJD

と診断した。その後無動無言状態となり、歩行障害が出現してから 6ヶ月で永眠された。

【考察】本例は PRNP V203I variantを持つ遺伝性 CJDである。本例で物忘れが出現した 73

歳時が CJD の発症時期であると断定できないが、頭部 MRI 拡散強調画像で皮質高信号を認め

た亡くなる 1年前には CJDを発症していたと考えた。これまでに PRNP V203I variantを持つ

遺伝性 CJD は 10 例の英文報告があるが、いずれも家族歴を認めていない。また、プリオン病

サーベイランス委員会登録症例中には、英文で報告されている 1 例を含む 3 例が登録されてい

るが、それらも家族歴は認めていない。また、多施設による国際共同研究による検討では、PRNP 

V203I varaiant は病的 variant ではなく CJD 発症のリスクを増加させるだけではないかと報

告されている。本例もプリオン病の家族歴はないが、父や姉に認知症を認めており、今後も可

能な限り検討が必要である。また、これまで英文報告されている症例やプリオン病サーベイラ

ンス委員会登録例は典型的な CJDの臨床像を呈しているが、本例は認知症の経過がやや長期間

である点が非典型的であった。

【結論】我が国 4例目の PRNP V203I variantを持つ遺伝性 CJDを報告した。認知症の経過が

長い点がこれまでの報告例と異なっていた。
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A.研究目的

ヒトのプリオン病は原因不明の孤発性、プリオ

ン蛋白遺伝子（PRNP）にvariantを有する遺伝

性、ヒトからヒト、あるいは動物からヒトに伝播

した獲得性の3つの病型に分けられる。これまで

に遺伝性プリオン病の原因として多くのPRNP

のvariantが報告されている。我々は北陸地域の

プリオン病サーベイランス調査でPRNPにV203

I variantを有するCreutzfeldt-Jakob病（CJD）

の症例を経験した。PRNPにV203I variantを有

するCJDの臨床的特徴を明らかにすることを本

研究の目的とする。

B.研究方法

令和 4 年度に北陸地域のプリオン病サーベイ

ランス調査で判明した PRNP V203I variantを

有するCJDの特徴をこれまでの報告例と比較検

討する。

（倫理面への配慮） 

本研究は介入研究ではなく、当院当科に入院歴

がある患者の臨床データを用いた後ろ向き研究

である。CJDサーベイランスと匿名化した収集デ

ータの研究利用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

医学倫理委員会の承認を得ている。 

C.研究結果

症例は 75歳、女性。既往歴に高血圧があり内

服加療を受けている。また父親が 80歳代で認知

症、姉は 70歳頃に認知症を発症しており、現在

施設入所中。石川県河北郡出身。以前より物忘

れは認めていたが、家族は年齢相応と考えてい

た。73歳時より何度も娘に電話をかけてきたが、

患者自身はそのことを忘れているということが

あった。その後も物忘れが進行し、74 歳時に白

内障の手術目的に入院したが、自分が手術を受

けることが理解できない、生まれた年が言えな

いと行った症状を認め、認知症外来を受診した。

MMSE13/30と認知機能障害を認め、Alzheimer

病による認知症と診断されリバスチグミン貼付

が開始となった。この時に行われた頭部 MRI

にて右後頭葉に拡散強調画像で高信号病変を認

めていた。75 歳になると歩行障害を認めるよう

になり、再度認知症外来を再度受診し、頭部MRI

にて基底核や大脳皮質に拡散強調画像で高信号

を認め、脳神経内科を紹介受診。認知機能障害、

錐体路症候、ミオクローヌスを認め、脳波上の

周期性同期性放電、脳脊髄液検査で 14-3-3 蛋白

陽性、総タウ蛋白>2200pg/mL、PRNP検査でコ

ドン129はMet/MetでV203Iのvariantを認め、

遺伝性 CJDと診断した。その後無動無言状態と

なり、歩行障害が出現してから 6 ヶ月で永眠さ

れた。 

D.考察

本例は PRNP V203I variant を持つ遺伝性

CJDである。本例で物忘れが出現した 73歳時が

CJD の発症時期であると断定できないが、頭部

MRI 拡散強調画像で皮質高信号を認めた亡くな

る 1年前には CJDを発症していたと考えた。こ

れまでに PRNP V203I variant を持つ遺伝性

CJDは 10例の英文報告があるが、いずれも家族

歴を認めていない 1。また、プリオン病サーベイ

ランス委員会登録症例中には、英文で報告され

ている 1例 2を含む 3例が登録されているが、そ

れらも家族歴は認めていない。また、多施設に

よる国際共同研究による検討では、PRNP 

V203I varaiantは病的 variantではなくCJD発

症のリスクを増加させるだけではないかと報告

されている 3。本例もプリオン病の家族歴はない

が、父や姉に認知症を認めており、今後も可能

な限り検討が必要である。また、これまで英文

報告されている症例やプリオン病サーベイラン

ス委員会登録例は典型的なCJDの臨床像を呈し

ているが、本例は認知症の経過がやや長期間で

ある点が非典型的であった。

E.結論

我が国 4例目の PRNP V203I variantを持つ

遺伝性 CJDを報告した。認知症の経過が長い点

がこれまでの報告例と異なっていた。 
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