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北陸地方のプリオン病 
北陸地方 

sCJD 85.5% 
(47/55) 

獲得性プリオ
ン病5.5% 
(3/55) 

遺伝性プリオン病 
9.1% (5/55) 

全国 

sCJD 76.4% 
(1464/1,916) 

獲得性プリ
オン病4.5% 
(87/1,916) 

遺伝性プリオン
病 18.7% 
(358/1,916) 

分類不能のプリオン病 
0.4% (7/1,916) 

遺伝子変異 北陸 全国 
P102L 0% (0/5) 20.8% (73/351) 
P105L 0% (0/5) 1.7% (6/351) 
D178N 0% (0/5) 1.4% (5/351) 
V180I 40.0% (2/5) 43.9% (154/351) 
E200K 0% (0/5) 14.5% (51/351) 
V203I 20.0% (1/5) 0.9% (3/351) 
R208H 20.0% (1/5) 0.3% (1/351) 
M232R 20.0% (1/5) 14.8% (52/351) 
V180I+M232R 0% (0/5) 0.9% (3/351) 
Insertion 0% (0/5) 0.9% (3/351) 

遺伝性プリオン病のプリオン蛋白遺伝子変異 

プリオン蛋白遺伝子V203Iホモ変異を認めたCJDの1例 

頭部MRI 

解 説 

 
1. 北陸地方は、日本全国のプリオン病症例と比較して、孤発性CJDの割合が高く、遺

伝性プリオン病の割合が低い。 
 

2. 北陸地方の遺伝性プリオン病の特徴は、GSS症例が存在せず、V203I、R208Hといっ
た全国的には頻度の少ない変異を有する家族性CJD症例が存在した。 
 

3. PrP遺伝子V203I変異を認めた家族性CJDはホモ変異であったが、臨床経過や検査
所見はヘテロ変異の既報告例と同様であった。 
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