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研究要旨（プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究） 

本研究は、プリオン病のサーベイランス、プリオン蛋白遺伝子解析・髄液検査・画像診断の提供、

感染予防に関する調査と研究をより効率よくかつ安定して遂行するために平成 22 (2010)年から続

いている事業である。プリオン病のサーベイランスによる疫学調査は指定難病の臨床調査個人票

ルート、感染症届出ルート、遺伝子・髄液検査ルートの三つが確立しており、日本全国を 10 ブロ

ックに分け、各ブロックに地区サーベイランス委員を配置し迅速な調査を行うと共に、それぞれ遺

伝子検査、髄液検査、画像検査、電気生理検査、病理検査、脳神経外科、倫理問題を担当する専門

委員を加えて年 2 回の定期委員会を開催している。平成 11 (1999)年 4 月 1 日から令和 8 (2026) 

年 2 月までの時点で 95 例の硬膜移植後クロイツフェルト・ヤコブ病(CJD)を含む 5910 例がプリ

オン病と認定され最新の疫学像が明らかにされた。変異型 CJD は 2004 年度の 1 例のみでその後

は発生していない。医療を介する感染の予防について、インシデント委員会によれば令和 

7 (2025)年度にインシデント事案が 1 例あり調査を進めるとともに、過去の事例のフォローアップ

を継続した。これらの成果等は、プリオン病及び遅発性ウイルス感染症に関する調査研究班との合

同班会議終了後に開催されたプリオン病のサーベイランスと感染対策に関する全国担当者会議に

て直ぐに報告されその周知徹底を計った。 

従来から、プリオン病の治験等の臨床研究のためのオールジャパンのコンソーシアム JACOP 

(Japanese Consortium of Prion Disease)の自然歴研究と連携してきたが、令和 7 (2024) 年度は、

サーベイランス調査と JACOP による自然歴調査の同意の同時取得システム [平成 29 (2017)年 4

月開始] の運用を継続し改良を重ねた。調査票は主治医から電子メール添付の方式でパスワードを

付けて事務局に送付される。自然歴調査の登録数は順調に増加し、令和 8 (2026)年 3 月までに総数

2657 件に達した。今後は、調査の継続、登録症例の分析、転院等による調査中断への対応策を進

める。 

 

A.研究目的 

本研究の主な目的は、発症頻度は極めてまれ

ではあるが発症機序不明の致死性神経変性疾

患・感染症であるプリオン病に対して、その克服

を目指して、①わが国におけるプリオン病の発

生状況や、新たな医原性プリオン病の出現を監

視し、②早期診断に必要な診断方法の開発や患

者・家族等に対する心理カウンセリング等の支

援を提供することにより、診断のみならず、社会

的側面もサポートし、③プリオン対応の滅菌法

を含め、感染予防対策を研究し、指針を作成して

その普及を計り、④手術後にプリオン病である

ことが判明した事例を調査して、器具等を介し

たプリオン病の二次感染対策を講じるとともに

リスク保有可能性者のフォローアップを行い、

⑤現在開発が進むプリオン病治療薬・予防薬の

全国規模の治験などの臨床研究に向けてサポー

ト体制を構築することである。 

そのために、全例のサーベイランスという疫

学的研究を通じて疾患の実態と現状の把握に努

め、遺伝子検査技術、髄液検査技術、画像読影の

改良、新規の診断技術の開発を推進し、プリオン

病の臨床研究コンソーシアム JACOP と連携・協

力して各プリオン病の病型における自然歴を解

明する。これは、国民の健康と安全のためプリオ

ン病を克服するには必須の研究であり、平成 11 

(1999)年からわが国独特のシステムとして継続・

発展してきたものである。 

とくに牛海綿状脳症からの感染である変異型

CJD、わが国で多発した医原性である硬膜移植後

CJD を念頭に、研究班内にサーベイランス委員

会を組織し全国都道府県のプリオン病担当専門

医と協力してサーベイランスを遂行する。二次

感染の可能性のある事例についてはインシデン

ト委員会を組織して、実地調査・検討・予防対策・

フォローアップを行う。さらに全体を通じて、患

者や家族の抱えている問題点を明確にし、医療・

介護と心理ケアの両面からの支援も推進する。 

 臨床の側面からは、各病型や個々の症例の臨

床的問題や特異な点、新しい知見を検証するこ

とにより、病態に関する情報をより正確かつ、患

者や家族に有用なものとし診療に寄与する。ま

た、脳外科手術を介した二次感染予防対策とし

て、インシデント委員会がサーベイランス委員
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会と協力して迅速に調査を行い、早期に感染拡

大予防対策を講じる。このために、感染予防ガイ

ドラインを作成し医療関係者と一般国民への啓

発も積極的に進める。 

JACOPでの自然歴調査に登録される症例数

を増加させ、できるだけ早く調査を行うために、

平成28年度に準備を開始し平成29年度に運用を

開始した自然歴調査とサーベイランス研究を一

体化したシステムを令和7 (2025) 年度も継続し、

問題点を整理・修正して発展を目指す。この一体

化事業により、プリオン病発症時に、主治医が暫

定的な診断を行い、ほぼ確実例もしくは疑い例

についてはすぐに患者・家族に研究・調査の説明

をして、サーベイランスと自然歴調査の両者に

対する同意を得て登録と同時に自然歴調査を開

始できる。運用開始後、自然歴調査の登録数の統

計を行い、本システムの効果を検討する。また、

上記調査の調査票はデジタル化され、クラウド

上のデータベースにアップロードすることによ

り、サーベイランス委員会での検討を、これまで

の紙に印刷された資料によるものから、タブレ

ット等による討議へ転換することが可能となっ

た。令和7 (2025) 年度もタブレットによる委員

会討議の運営を実際に行い、改善を進めるとと

もに、早期診断に向けて、現行の孤発性プリオン

病の診断基準についても検討する。 

 

B.研究方法 

全国を10のブロックに分けて各々地区サーベ

イランス委員を配置し、脳神経外科、遺伝子検索、

髄液検査、画像検査、電気生理検査、病理検査、

倫理問題の担当者からなる専門委員を加えてサ

ーベイランス委員会を組織し、各都道府県のプ

リオン病担当専門医と協力して全例調査を目指

している。国立精神・神経医療研究センターでは

プリオン蛋白質遺伝子検索と病理検索、徳島大

学ではMRI画像読影解析、長崎大学では髄液中

14-3-3蛋白質・タウ蛋白質の測定、real time 

Quaking-Induced Conversion (RT-QuIC)法に

よる髄液中の異常プリオン蛋白質の検出、東京

都健康長寿医療センターでは病理検索などの診

断支援を積極的に提供し、感度・特異度の解析も

行う。感染予防に関しては、カウンセリング専門

家を含むインシデント委員会を組織して、各イ

ンシデントの評価を行い、新たな事例に対する

対策とリスク保有可能性者のフォローを行った。 

 

（倫理面への配慮） 

臨床研究に際しては、それぞれの疾患の患者

や家族からは必ずインフォームド・コンセント

を得て個人情報の安全守秘を計る。サーベイラ

ンスについては委員長の所属施設である国立精

神・神経医療研究センターの倫理審査委員会に

よって認可されている。 

 

C.研究結果 

平成 11 (1999)年 4 月より令和 8 (2026)年 2 月

までに 10652 例の患者情報が収集され、委員会

を経てそのうち 5910 例がプリオン病と認めら

れ、データベースに登録された。2025 年度の委

員会では 685例の症例が検討され、そのうち 484

例がプリオン病として登録された。検討症例 685

例の内訳は、孤発性 CJD が 391 例（57.1%）、遺

伝性プリオン病が 90 例（13.1%）、硬膜移植によ

る獲得性 CJD が 1 例（0.1%）、未分類のプリオ

ン病が 2例（0.3%）、診断不明例が 20例（2.9%）、

診断保留例が 69 例（10.1%）、プリオン病否定例

が 112 例（16.4%）であった。 

山田正仁研究代表者は、アミロイドβタンパ

ク質（Aβ）病理の伝播が考えられている医原性

脳アミロイドアンギオパチー (iCAA)発症に関

わる宿主側の要因を検討し iCAA報告例は男性に

多く（男:女 = 3:1）、硬膜移植/脳外科手術のか

ら発症までの期間が男性で短い傾向があること

などを報告した。 

水澤英洋研究分担者は、サーベイランス委員

長としてサーベイランス全体の統括をすると共

に、委員会・研究班事務局の責任者として事業の

円滑な運営に努めた。また、感染予防ガイドライ

ン作成委員長として各種問い合わせに対応した。 

齊藤延人研究分担者の報告では、これまでに

23 事例がフォローアップの対象となっており、

このうち令和 7 年度末までに 17 事例の 10 年間

のフォローアップ期間が終了した。これまでの

ところ、二次感染の発生はなかった。インシデン

ト委員会には、本年度には 1 例程度、インシデン

ト関連の問い合わせがあり、そちらに対しても

委員会内で適宜協議し対応を行った。 

高柳俊作研究分担者の報告では、今年度の新
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規インシデント事案は、従来のインシデント事

案同様、ごく一部の器械のみガイドラインに遵

守していなかったためにインシデントと判断さ

れたものであった。感染予防ガイドラインで推

奨している洗浄・滅菌条件の更なる周知、啓発が

必要と思われた。 

ある種のアルカリ洗剤による洗浄プログラム

の有用性に関しては今後も注視していく必要が

あると思われる。 

髙尾昌樹研究分担者は、CJD ではアルツハイ

マー病神経病理変化や Primary age related 

tauopathy の高頻度な合併が認められ、特に

V180I 型症例では全例に認められた。V180I 型

CJD は高齢者に多く発症し、他の老年性病理と

の混合病理が顕著であった。これらの混合病理

の臨床との連関を明らかにすることは、プリオ

ン病の病態理解に寄与すると考えられることを

報告した。 

北本哲之研究協力者は、277 例に対して PCR

ダイレクトシークエンスによる結果と制限酵素

をもちいた RFLP(restriction fragment length 

polymorphism)から得られた結果を報告した。67

例に変異を認め、P102L 4 症例、D178N 2 症例、

V180I 48 症例、E200K 5 症例、E200V 1 症例、

M232R 6 症例、T188K １症例であった という

ことを報告した。 

阿江竜介研究分担者は、これまで登録されて

きたデータに加え 2025 年度に開催されたサー

ベイランス委員会で検討された結果を加え、わ

が国のプリオン病サーベイランスの現状を検討

し、プリオン病の登録者数は今後も増加する可

能性があり、サーベイランスの継続が必要であ

ることを報告した。 

金谷泰宏研究分担者は、2003 から 2014 年度

までに厚生労働省で把握されたプリオン病の病

態遷移を解析することで、サブポピュレーショ

ン毎の予後解析を行うとともに、予後因子の解

析を行った。人工知能による機械学習により、無

動・無言をアウトカムとして、予後の視点からプ

リオン病を分類することが可能であることを示

し、クラスタ分類に際して、PSD の有無が極め

て重要であることを報告した。 

原田雅史研究分担者は、V180I 変異 gCJD の

頭部 MRI 所見は、sCJD とは明らかに異なる空

間分布と信号特性を有しており、この画像的特

徴の理解は、本邦に多い本型の早期診断を可能

にするだけでなく、プリオン病における脳部位

ごとの脆弱性や、変性プロセスの多様性を解明

する上でも重要な手がかりを与えるものと推察

されることを報告した。 

佐藤克也研究分担者は、国際比較可能な第 2世

代RT-QuIC法の国内運用および海外サンプルと

の共同解析体制が確立し、これにより、ヒトプリ

オン病の髄液診断における技術的信頼性が国際

的に実証され、世界水準のサーベイランス体制

を維持・発展させるための強固な基盤が構築さ

れたことを報告した。 

村山繁雄研究分担者は剖検の推進として、ブ

レインバンク生前献脳事前登録を、本人意志の

許諾を元に介護者代諾同意で行い、本人死亡時

代諾者の剖検同意の元、搬送し剖検を施行した。 

東京都難病課支援の元、プリオン病剖検施設認

定を受け、剖検が院内では行えない病院でコー

ディネートの上ドナー登録を介護者より得、死

亡時搬送剖検を行い、今年度は 5 例に増加した

ことを報告した。 

太組一朗研究分担者は、CJD ハイリスク手技

に供される新規医療機器において、添付文書の

記載と最新のプリオン病感染予防ガイドライン

と整合性について検討した。CJD ハイリスク手

技用医療機器の薬事審査において、製造販売業

者におけるプリオン病感染予防ガイドラインと

の整合性確認を審査項目として実装することの

提言があった。 

矢部一郎研究分担者は、2025 年度までの北海

道地区におけるプリオン病サーベイランス調査

結果を提示した。また、プリオン病以外の疾患の

剖検及びプリオン病診療への参加を促すととも

に, 立会いを希望しない担当医でも剖検への道

筋を確保できる体制構築が重要であることを報

告した。 

青木正志研究分担者は東北地方におけるプリ

オン病のサーベイランス状況を報告した。プリ

オン病発症率は東北 6 県人口約 850 万人とする

と、年間発症率は約 0.37 人/10 万人/年であった。

令和 3 年度に新規診断数が減少して以降、近年

は増加傾向にあると報告した。 

小野寺理研究分担者は、新潟・群馬・長野地区
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において令和７年度は 19 件（すべて新規症例）

のサーベイランス調査を行い検討した。新規症

例のうち孤発性 CJD probable 10 例、possible 1

例、遺伝性 CJD probable 5 例であり、医原性

CJD の発生は認めなかった。 

三條伸夫研究分担者は、PSD の有無に関する

主治医と委員会メンバーの判定一致率は 66.7％

であり、PSD 出現の判断が困難な場合があり、

その場合、超早期脳波変化後に、2 週ごとの反復

脳波記録が重要であると考えられることを報告

した。 

村井弘之研究分担者は、1999 年 4 月から 2025

年9月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。発症の地理的分布のほか、臨床パラメ

ータと全経過との関連を調査した。全国で合計

175 例の GSS-P102L 症例が集積された。現在の

居住地は九州が 62.6%であり、九州で生まれ九

州以外へ移住した者を含めると 77.2%にのぼっ

た。初発症状は小脳失調が 80.2%と最多で、次い

で認知症が 10.5%であった。MRI 高信号の有無

と全経過との関連を調べると、高信号ありの方

が高信号なしに比べて有意に全経過が短かった

(p<0.0001)。脳波 PSD の有無と全経過との関連

では、PSD ありの方が全経過が短い傾向があっ

たが有意差はつかなかった(p=0.0587)。髄液 14-

3-3 蛋白の有無と全経過との関連では 14-3-3 陽

性の方が全経過が有意に短かった(p=0.0006)。 

長田高志研究分担者は、調査未終了症例（未検

討・未回収症例）の数は確実に減少しているが悉

皆調査を目標としており、さらに工夫・努力が必

要であること、剖検率は近年、増加傾向にあるこ

とを報告した。早期診断のために各種診断基準

を現行の診断基準と比較するための新しい調査

票を作成した。今後調査票の問題点を調査した

のち、各診断基準の感度・特異度などの検討が必

要であることを報告した。 

田中章景研究分担者は、神奈川・静岡・山梨地

区でプリオン病患者のサーベイランス調査を行

い、2025 年は、神奈川・静岡・山梨 3 県で 57 例

のプリオン病が疑われた患者のサーベイランス

調査をおこなった。プリオン病は 42 例で、孤発

性 CJD30 例、遺伝性 CJD12 例だった。 

遺伝性 CJD のうち、長期経過の gCJD-V180I

症例において、CCSEDs 類似の脳波所見をみと

めたことを報告した。 

濵口毅研究分担者は、認知症の家族歴を有す

る若年発症アルツハイマー型認知症の症例で

PRNP V180I 変異を有する症例を報告した。本

例の AD 発症には ApoE ε4/4 に加え PRNP 

V180I 変異が影響している可能性を考えた。 

熱田直樹研究分担者は、東海地区（愛知県、岐

阜県、三重県）における調査を行い、令和 6 年 10

月から令和 7 年 9 月までの東海地区（愛知県、

岐阜県、三重県）における CJD の発生状況は国

内他県と比較し明らかな差違はないと報告した。 

木村康義研究分担者は、近畿地区 (大阪府、兵

庫県、京都府、滋賀県、奈良県、和歌山県) にお

けるプリオン病サーベイランス状況について報

告した。近畿ブロックにおける人口 10 万人あた

りの依頼件数は約 3.9 件であった。概ね都道府県

ごとの依頼件数は人口比に比例する傾向にあっ

たが、和歌山県では人口 10 万人あたり累計で約

2.1 例と他県に比して低い割合であった。神経内

科医が少ない地域においても、プリオン病を疑

う症例のサーベイランスへの参加を促していく

必要が示唆された。回収率については都道府県

ごとの差は少なく、各都道府県委員の先生の協

力によりプリオン病の診断が進んでいることが

示されたことを報告した。 

石浦浩之研究分担者は、2025 年度においては、

中国四国地区において35例のサーベイランスを

行い、孤発性 CJD 24 例、遺伝性 CJD 2 例を認

めた。5 例は CJD を否定され、2 例は調査終了、

2 例が保留となった。当該地区における 1999 年

4 月から 2025 年 9 月の通算では、感覚自律神経

ニューロパチー症例を含めると 463 例がプリオ

ン病（確実、ほぼ確実、疑い）と判定された。そ

の内訳は、孤発性 CJD 380 例 (82.0%)、遺伝性

CJD 81 例 (17.5%)、獲得性 CJD (硬膜移植後) 2

例 (0.4%) であった。変異型 CJD は同定されな

かった。一方、遺伝性 CJD のプリオン蛋白遺伝

子の変異別頻度は、 Val180Ile 56 例 (70.9%), 

Met232Arg 12例 (15.2%), 感覚自律神経ニュー

ロパチーAsp178fs 2 例 (2.5%), Glu200Lys 4 例 

(5.1%)、ゲルストマン・ストロイスラー・シャイ

ンカー病 (Pro102Leu) 4 例 (5.1%)、家族性致死
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性不眠症 Asp178Asn 1 例 (1.3%)の順であった。 

眞﨑勝久研究分担者は、2025 年度、九州・山

口・沖縄ブロックの症例としてサーベイランス

委員会で検討された 46 症例中、39 例がプリオ

ン病と判断され孤発性 CJD の割合が 61.6%（24

例）、遺伝性 CJD が 23%（9 例）、GSS が 15.4%

（6 例）であった。遺伝性 CJD は V180I に加え

1例でM232Rをみとめ、GSSは全例P102Lで、

これまでの傾向と同様に、福岡・佐賀で比較的多

く P102L 変異 GSS が確認されたことを報告し

た。 

黒岩義之研究協力者は、多チャネル頭皮脳波

データから構築された脳機能連結ネットワーク

（ Brain Functional Connectivity Network, 

BFCN）により、プリオン病は周期性脳波異常

（PSD）発生後の BFCN 全体の強い同期性によ

って特徴付けられることを報告した。BFCN を

特 徴 付 け る Clustering Coefficient と

Characteristic Path Length の結果からプリオ

ン病と認知症は small-worldness が喪失してい

ると考えられた。 

寺尾安生研究分担者は、周期性脳波異常は大

脳皮質と皮質下灰白質とが同時に障害されない

と起こらないことが多く、PSD 陽性群では大脳

皮質と基底核のネットワークの障害が起きてい

ることを示唆することを報告した。遺伝性 CJD

では PSD 陽性の頻度が低いが、このことと大脳

皮質と基底核の両方の高信号率がみられにくい

ことと関連していることが確かめられた。しかし

PSD と各種髄液検査所見,MRI の特徴は遺伝子

異常の種類によって異なっていた。 

 

D.考察と結論 

本研究班はプリオン病のサーベイランスとイ

ンシデント対策を主目的としており、昨年度に

続き、診断能力の向上、遺伝子検索、バイオマー

カー検査の精度の向上、画像読影技術や感染予

防対策などの面で進展がみられた。特にサーベ

イランス体制は地区担当委員と専門委員から構

成され、最も重要な診断精度の向上が統計学的

にも明らかとなった。ただ、調査未完了例の存在

は課題であり、引き続きその解消をめざして努

力が必要である。JACOP の自然歴調査は、平成

29 (2017) 年度からサーベイランス調査と一体

化されその後順調に進捗している。 

また、令和 7 (2025）年度の新規インシデント

可能性事案は 1 件であり、フォローアップを継

続中である。令和 7 (2025）年度末までに 23 例

のインシデント事例が確認されている。このうち

17 事例で 10 年間のフォローアップ期間が終了

しているが、これまでのところ、プリオン病の二

次感染事例は確認されていない。なお、関係する

プリオン病及び遅発性ウイルス感染症に関する

調査研究班には班長、サーベイランス委員長お

よびインシデント委員長が研究分担者として参

加すると共に、合同班会議やプリオン病関連班

連絡会議を共同で開催し連携を進めた。 

研究班で得られた最新情報は、すぐさまプリ

オン病のサーベイランスと感染対策に関する全

国担当者会議あるいはホームページなどを通じ

て周知され、適切な診断法、治療・介護法、感染

予防対策の普及に大きく貢献している。また、令

和元-2 年度に日本神経学会、関連学会の協力を

得て発刊・改訂した「プリオン病感染予防ガイド

ライン 2020」について、令和 6 年度も、その普

及・啓発を進めた。 

国際連携について、国際学会 PRION 2025(ブ

ラジル、リオデジャネイロ)が現地開催され本研

究班からも多数の報告が行われた。多くの関係

者が参加し情報交換を行うとともに、後述のよ

うに論文による学術情報の発信も多数行った。 

 

E.健康危険情報 

なし 

                                             

F.研究発表  

1.論文発表 

 巻末の「研究成果の刊行に関する一覧表」を参

照 

 

2.学会発表 

1) 八木田薫：長期経過に伴い異常プリオン沈

着を小脳に認めた孤発性クロイツフェル

ト・ヤコブ病 MM2T 例．第 16 回日本小脳

学会学術大会・総会，東京，2026 年 3 月

（口演）．   

2) 岩田郁子，野村太一，矢部一郎：プリオン

病剖検への参加意欲に関する意識調査．第

117 回日本神経学会北海道地方会，札幌，

2026 年（口演）．   

3) Kosami K, Kuwabara M, Hamaguchi T, 

Tsukamoto T, Yamada M, Mizusawa H, 

Ae R：Overview of the Nationwide 

Surveillance System for Prion Diseases in 

Japan, 1999–2025. The 36th Annual 

Scientific Meeting of the Japan 
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Epidemiological Association & The 3rd 

Joint Scientific Meeting with the IEA 

Western Pacific Region, Nagasaki, Japan, 

January 28–30, 2026（oral 

presentation）.   

4) Hamaguchi T, Hamano T, Kawasaki Y, 

Uehara T, Satoh K, Hara N, Miyashita A, 

Ikeuchi T, Kitamoto T, Asahina M：A 

case of early-onset Alzheimer's disease 

with the PRNP V180I mutation and a 

family history of dementia. Asian Pacific 

Prion Symposium 2025, Nagasaki, Japan, 

November 27–28, 2025（oral 

presentation）.   

5) Satoh K：CSF biomarkers improve the 

accuracy of early diagnosis for human 

prion diseases: A 10-year prospective 

study (2011–2020). Asian Pacific Prion 

Symposium 2025, Nagasaki, Japan, 

November 27, 2025（oral presentation）.   

6) Shimamura M, Satoh K：Novel CLEIA 

assay for total tau protein in 

cerebrospinal fluid (CSF) of human prion 

disease patients: evaluation and 

limitations. Asian Pacific Prion 

Symposium 2025, Nagasaki, Japan, 

November 27, 2025（poster 

presentation）.   

7) Kong W, Satoh K：Neurofilament Light 

Chain Levels in Serum and Cerebrospinal 

Fluid Do Not Correlate with Survival 

Times in Patients with Prion Disease. 

Asian Pacific Prion Symposium 2025, 

Nagasaki, Japan, November 27, 2025

（poster presentation）.   

8) Kurihara M, Matsubara T, Satoh K, 

Arakawa A, Hara M, Kanemaru K, Iwata 

A, Murayama S, Saito Y：Validation of 

CSF α-synuclein RT-QuIC in an autopsy 

cohort with systemic assessment of Lewy 

pathology including the body. APPS 2025, 

Nagasaki, Japan, November 25, 2025

（poster presentation）.   

9) 佐藤克也：治験に向けたバイオマーカー活

用による次世代診断アルゴリズム確立．第

44 回日本認知症学会学術集会，新潟，

2025 年 11 月 21 日（口演）．   

10) 小佐見光樹，阿江竜介：日本におけるプリ

オン病サーベイランスの概況と孤発性 CJD

疑い例の増加．第 44 回日本認知症学会学

術集会，新潟，2025 年 11 月 21–23 日（口

演）．   

11) Mizusawa H, Osada T, Ae R, Kosami K, 

Yamada M：Prion disease epidemiology 

in Japan: 25 years of the nation-wide 

surveillance. International CJD 

Surveillance Network (ICSN) Panel 

Meeting, PRION 2025, Rio de Janeiro, 

Brazil, November 3–7, 2025（oral 

presentation）.   

12) 佐藤克也：その症例はプリオン病ではあり

ませんよ．誤診を防ぐためのプリオン病診

断のポイント．第 29 回日本神経感染症学

会総会・学術大会，新潟，2025 年 10 月

23 日（口演）．   

13) 村松良子，西田陽一郎，堀匠，山田正仁，

三澤園子，三條伸夫：硬膜移植後 41 年後

に発症した医原性脳アミロイドアンギオパ

チーの一例．第 29 回日本神経感染症学会

総会・学術大会，長野，2025 年 10 月 23–

24 日（口演）．   

14) 岸田日帯，北澤悠，上田直久，田中章景，

城倉健：7 年の経過で脳波を確認できた

V180I 変異遺伝性クロイツフェルト・ヤコ

ブ病．第 29 回日本神経感染症学会総会・

学術大会，2025 年 10 月 23–24 日（口

演）．   

15) 夏井洋和，松林泰毅，佐藤克也，北本哲

之，横田隆徳，三條伸夫：孤発性クロイツ

フェルト・ヤコブ病の早期脳波の，てんか

ん重積との比較や早期診断における有用性

の検討．第 29 回日本神経感染症学会総

会・学術大会，松本，2025 年 10 月 23 日

（口演）．   

16) Sano T, Yagita K, Wakabayashi R, 

Usukura E, Sugae R, Osada T, Yamazaki 

A, Kitamoto T, Mizusawa H, Takao M：

Characterization of Age-Related 

Pathology in Prion Disease in Japan. The 

27th World Congress of Neurology 2025, 

Seoul, South Korea, October 12–15, 2025

（poster presentation）.   

17) 黒瀬心，和田千鶴，阿部エリカ，石成隆

寛，八木田薫，佐野輝典，北本哲之，水澤

英洋，髙尾昌樹：MM2-視床型孤発性 CJD

に認められた PrPSc アミロイド沈着．第

29 回日本神経感染症学会総会・学術大会，

松本，2025 年 10 月（口演）．   

18) 佐藤克也：プリオン病の治験に向けた新規

プリオン病診断基準の意義．第 38 回老年

期認知症研究会，東京，2025 年 7 月 26 日

（口演）．   
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19) 嶋村美加，佐藤克也：血清および髄液中の

ニューロフィラメント軽鎖レベルはプリオ

ン病患者の生存期間と相関しない．第 48

回日本神経科学大会，新潟，2025 年 7 月

24 日（口演）．   

20) 佐藤克也：孤発性プリオン病患者の血液サ

ンプルにおけるプリオン播種活性の検出限

界．第 48 回日本神経科学大会，新潟，

2025 年 7 月 24 日（口演）．   

21) 小林勇揮，鈴木基弘，青木華古，小野大

介，三條伸夫，西田陽一郎：2 型呼吸不全

に対する人工呼吸管理を契機にクロイツフ

ェルト・ヤコブ病の診断に至った 73 歳女

性の一例．第 253 回日本神経学会関東・甲

信越地方会，東京，2025 年 6 月 7 日（口

演）．   

22) Kurose S, Wada C, Abe E, Yagita K, Sano 

T, Ishinari T, Miyabe K, Oyama R, 

Yoshida M, Kitamoto T, Mizusawa H, 

Takao M：Prion protein amyloid deposits 

in MM2-thalamic-type sporadic 

Creutzfeldt-Jakob disease. 第 66 回日本神

経病理学会総会学術研究会，和歌山，2025

年 6 月（poster presentation）.   

23) 安田柊平，桑原宏哉，小林勇揮，三條伸

夫，西田陽一郎，横田隆徳：発作性交感神

経過活動をきたした Gerstmann-

Sträussler-Scheinker 病の 47 歳女性例．

第 66 回日本神経学会学術大会，大阪，

2025 年 5 月 24 日（口演）．   

24) Yamada M, Ae R, Kosami K, Mizusawa 

H：Dura mater graft-associated CJD 

(dCJD) in Japan: an update. 

International CJD Surveillance Network 

(ICSN) General Meeting, online, May 7, 

2025（oral presentation）.   

25) 佐藤克也：プリオン病の治験に適したバイ

オマーカー．第 66 回日本神経学会学術大

会，大阪，2025 年 5 月 2 日（口演）．   

 

 

G.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 
なし 
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１ サーベイランスの背景 

 クロイツフェルト・ヤコブ病（Creutzfeldt-Jakob disease。以下「CJD」という。）に代表

されるプリオン病は、急速に進行する認知機能障害、ミオクローヌスなどの神経症状を呈

し、無動性無言状態を経て死亡する致死的な神経変性疾患である。 

 以前の「特定疾患治療研究事業」、現在の「難病の患者に対する医療等に関する法律」（以

下「難病法」という。）に基づく、プリオン病を含む難病の医療費公費負担制度の申請の際

に、臨床調査個人票を添付することになっている。1999 年度より本人の同意（不可能な場

合には家族の同意）が得られたプリオン病の受給者の臨床調査個人票は厚生労働科学研究費

補助金「遅発性ウイルス感染に関する調査研究班」（2002 年度より「プリオン病及び遅発性

ウイルス感染症に関する調査研究班」、2010 年度より「プリオン病のサーベイランスと感染

予防に関する調査研究班」へ移行した。以下「研究班」という。）に送付され、プリオン病

の研究に活用されることとなった。 

 

２ サーベイランスの方法 

 研究班では CJD サーベイランス委員会（後にプリオン病サーベイランス委員会と改称し

た。以下「委員会」という。）を設置し、日本全国を 10 ブロックに分けて脳神経内科、精

神科などの専門医をサーベイランス委員として配置している。サーベイランス委員は、各都

道府県のプリオン病担当専門医（難病担当専門医）の協力を得て、難病法に基づく特定医療

費助成制度申請の際に添付される臨床調査個人票で情報が得られた患者について、原則とし

て全例に実地調査を行っている。2006 年度からは「感染症の予防及び感染症の患者に対す

る医療に関する法律」（感染症法）に基づいて届け出られた症例についても調査対象とする

ようになった。調査を行ううちにサーベイランス委員やプリオン病担当専門医が察知した症

例についても同様に調査している。さらに、サーベイランス事業の一環として、全国の臨床

医からプリオン病が疑われる患者について、プリオン蛋白質遺伝子検査の依頼が国立精神・

神経医療研究センター（以前は東北大学）に、脳脊髄液バイオマーカー検査の依頼が長崎大

学に寄せられるが、これらの情報も調査に活用している。なお、以上の調査はいずれも患者

（あるいは家族）の同意が得られた場合にのみ実施している。 

 定期的に開催される委員会では、サーベイランス委員から報告される調査結果をもとに、

個々の患者について、原因（孤発性・遺伝性・獲得性など）、診断の確実性などを評価して

いる。委員会での協議を経てプリオン病と認定された症例はデータベースに登録される。以

上のような手続きを経て登録された症例は、死亡例を除いて定期的に受診医療機関に調査票

を送付し、その後の状況を追跡している。また、2017 年４月からは Japanese Consortium 
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of Prion Disease（以下「JACOP」という。）によるプリオン病の自然歴調査と連携して調査

を進めている。 

 本報告では、これまで登録されてきたデータに、2026 年２月５日、６日に開催された委

員会で検討された結果を加えた、我が国におけるプリオン病サーベイランスの現状を報告す

る。 
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３ サーベイランスの結果 

（１）結果の概要 

 1999 年 4 月から 2026 年 2 月までの期間に、研究事務局を通じて 10,652 例の患者情報が

収集され（重複例を含む）、8,576 例が委員会で検討された。そのうち、5,910 例がプリオン

病と認められ、データベースに登録された。 

 登録症例全体の診断の内訳は孤発性 CJD が 4,488 例（52.3%）、変異型 CJD が 1 例、硬

膜移植歴のある CJD が 95 例（1.1%）、硬膜移植以外の原因による獲得性 CJD が 1 例、遺

伝性 CJD が 1,087 例（12.7%）、ゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー病

（Gerstmann-Sträussler-Scheinker 病。以下「GSS」という。）が 204 例（2.4%）、致死性家

族性不眠症（Fatal Familial Insomnia。以下「FFI」という。）が 13 例（0.2%）、未分類のプ

リオン病が 21 例（0.2%）、プリオン病否定例が 2,061 例（24%）、診断保留例が 516 例

（6%）、経過観察例が 7 例（0.1%）、診断不明例が 82 例（1%）だった。2026 年 2 月の委

員会で登録された症例の内訳は孤発性 CJD が 210 例（59.5%）、硬膜移植歴のある CJD が

1 例、遺伝性 CJD が 44 例（12.5%）、GSS が 3 例（0.8%）、未分類のプリオン病が 1 例、

プリオン病否定例が 48 例（13.6%）、診断保留例が 37 例（10.5%）、診断不明例が 9 例

（2.5%）だった。（表１）。 

 なお、診断不明例とは死亡や追跡不能のために診断に必要な情報が得られず最終診断がで

きなかった例、診断保留例とは委員会の時点で診断がつかず追加の調査を要すると判断され

た例を意味する。 

 

表１ 2026 年 2 月開催のサーベイランス委員会の結果 
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診断（%） 
総数 

N = 8,576 

2026 年 2 月委員会 

N = 353 

孤発性 CJD 4,488 （52.3） 210 （59.5） 

変異型 CJD 1 0 

硬膜移植歴のある CJD 95 （1.1） 1 

硬膜移植以外の原因による獲得性 CJD 1 0 

遺伝性 CJD 1,087 （12.7） 44 （12.5） 

GSS 204 （2.4） 3 （0.8） 

FFI 13 （0.2） 0 

未分類のプリオン病 21 （0.2） 1 

プリオン病否定例 2,061 （24） 48 （13.6） 

診断保留例 516 （6） 37 （10.5） 

経過観察例 7 （0.1） 0 

診断不明例 82 （1） 9 （2.5） 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病，GSS：Gerstmann-Sträussler-Scheinker 病，FFI：致死性家族性不眠症． 

 

 

 

（２）診断ごとの基本的特徴の集計 

 男性の占める割合は孤発性 CJD が 1,986 例（44.3%）、硬膜移植歴のある CJD が 40 例

（42.1%）、遺伝性プリオン病が 528 例（40.5%）、変異型 CJD の 1 例の性別は男性、硬膜

移植以外の原因による獲得性 CJD の 1 例の性別は女性だった。発病年齢の中央値（四分位

範囲）は、孤発性 CJD が 71 歳（64, 77）、硬膜移植歴のある CJD が 61 歳（48, 69）、遺伝

性プリオン病が 74 歳（62, 81）、変異型 CJD の 1 例の年齢は 48 歳、硬膜移植以外の原因に

よる獲得性 CJD の 1 例の年齢は 75 歳だった。診断の確実性において、確実例が占める割

合は、孤発性 CJD が 425 例（9.5%）、硬膜移植歴のある CJD が 41 例（43.2%）、遺伝性プ

リオン病が 156 例（12%）、ほぼ確実例が占める割合は、孤発性 CJD が 3,373 例

（75.2%）、硬膜移植歴のある CJD が 38 例（40%）、遺伝性プリオン病が 1,130 例

（86.7%）だった。変異型 CJD の１例、硬膜移植以外の原因による獲得性 CJD の１例は確

実例だった。（表２） 

 プリオン蛋白質遺伝子にはコドン 129 とコドン 219 に正常多型が知られており、病態に

関連している。わが国において、コドン 129 多型で最も多く認めるメチオニンホモ接合体

（以下「Met/Met」という。）の占める割合は、孤発性 CJD が 2,752 例（94.9%）、硬膜移

植歴のある CJD が 65 例（95.6%）、遺伝性プリオン病が 1,039 例（82.6%）だった。変異

型 CJD の１例と、硬膜移植以外の原因による獲得性 CJD は Met/Met だった。一方、コド
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ン 219 多型で最も多く認めるグルタミン酸ホモ接合体（以下「Glu/Glu」という。）の占め

る割合は、孤発性 CJD が 2,872 例（99.4%）、硬膜移植歴のある CJD が 62 例（92.5%）、

遺伝性プリオン病が 1,206 例（98.4%）だった。変異型 CJD の１例と、硬膜移植以外の原

因による獲得性 CJD は Glu/Glu だった。ただし、プリオン蛋白質遺伝子検査が未施行の例

も相当数存在する。 

 わが国のプリオン病サーベイランスの課題のひとつに剖検割合の低さがある。プリオン病

の確定診断には剖検が必須であるため、剖検割合の向上は重要である。硬膜移植歴のある

CJD では剖検割合はやや高い傾向があるが、その他の病型では確実例の占める割合は 10%

程度にとどまっている。現在は国や都道府県による神経難病患者在宅医療支援事業でも剖検

についての支援を受けることができ、委員会では剖検実施に対するサポートも実施してい

る。 
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表２ 主な病型における診断ごとの基本的特徴の集計 

 

 孤発性 CJD 

N = 4,488 

硬膜移植歴のある CJD 

N = 95 

遺伝性プリオン病 

N = 1,304 

男性（%） 1,986 （44.3） 40 （42.1） 528 （40.5） 

発症時年齢（四分位範囲） 71（64, 77） 61（48, 69） 74（62, 81） 

診断の確実性（%）    

 確実例 425 （9.5） 41 （43.2） 156 （12） 

 ほぼ確実例 3,373 （75.2） 38 （40） 1,130 （86.7） 

 疑い例 690 （15.4） 16 （16.8） 18 （1.4） 

コドン 129 多型（%）    

 Met/Met 2,752 （94.9） 65 （95.6） 1,039 （82.6） 

 Met/Val 135 （4.7） 3 （4.4） 218 （17.3） 

 Val/Val 12 （0.4） 0 1 

コドン 219 多型（%）    

 Glu/Glu 2,872 （99.4） 62 （92.5） 1,206 （98.4） 

 Glu/Lys 12 （0.4） 5 （7.5） 18 （1.5） 

 Lys/Lys 4 （0.1） 0 2 （0.2） 

症候（%）    

 ミオクローヌス 3,564 （79.4） 81 （85.3） 558 （42.8） 

 進行性認知症 4,429 （98.7） 93 （97.9） 1,206 （92.5） 

 小脳症状 2,134 （47.5） 69 （72.6） 543 （41.6） 

 視覚障害 1,737 （38.7） 37 （38.9） 198 （15.2） 

 錐体路徴候 2,589 （57.7） 68 （71.6） 625 （47.9） 

 錐体外路徴候 2,129 （47.4） 58 （61.1） 503 （38.6） 

 無動性無言 3,446 （76.8） 81 （85.3） 755 （57.9） 

脳波所見（%）    

 PSD 3,457 （77.8） 63 （66.3） 321 （25.7） 

 基礎律動の徐波化 2,685 （84.7） 74 （92.5） 705 （67） 

髄液所見（%）    

 14-3-3 蛋白 2,902 （83） 30 （78.9） 772 （75.7） 

 RT-QuIC 1,612 （76.1） 4 （66.7） 162 （23.9） 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病，Met：メチオニン，Val：バリン，Glu：グルタミン酸，Lys：リジン，

PSD：周期性同期性放電． 

*割合は欠損値を除外して計算した。 
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（３）遺伝性プリオン病における遺伝子変異ごとの基本的特徴の集計 

 遺伝性プリオン病はプリオン蛋白質の遺伝子変異によって主に遺伝性 CJD、GSS、FFI に

分類される。遺伝性プリオン病における主な遺伝子変異の内訳は、V180I（遺伝性 CJD）が

735 例（56.4%）、E200K（遺伝性 CJD）が 141 例（10.8%）、M232R（遺伝性 CJD）が

148 例（11.3%）、P102L（GSS）が 176 例（13.5%）、P105L（GSS）が 24 例（1.8%）、

D178N（FFI）が 14 例（1.1%）だった。 

 男性の占める割合は V180I が 251 例（34.1%）、E200K が 70 例（49.6%）、M232R が 75 

例（50.7%）、P102L が 83 例（47.2%）、P105L が 13 例（54.2%）、D178N が 7 例

（50%）だった。発病年齢の中央値（四分位範囲）は、V180I が 80 歳（75, 84）、E200K が

62 歳（55, 68）、M232R が 67 歳（60, 73）、P102L が 57 歳（51, 62）、P105L が 46.5 歳

（41, 48）、D178N が 56 歳（50, 61）だった。コドン 129 多型で Met/Met の占める割合

は、V180I が 559 例（76.5%）、E200K が 133 例（95%）、M232R が 143 例（97.3%）、

P102L が 150 例（93.8%）、P105L が 0 例、D178N が 13 例（92.9%）だった。一方、コド

ン 219 多型で Glu/Glu の占める割合は、V180I が 726 例（100%）、E200K が 129 例

（92.1%）、M232R が 146 例（99.3%）、P102L が 134 例（95%）、P105L が 16 例

（100%）、D178N が 13 例（100%）だった。（表３） 

 主な変異以外も含めたプリオン蛋白質遺伝子変異の集計は表４の通りであった。既に死亡

した患者本人のプリオン蛋白質遺伝子の検査は行われていないが、家族で異常が認められて

いるために遺伝性プリオン病と判定された症例もあり、遺伝子変異の詳細が不明である症例

も登録されている。なお、孤発性 CJD と判定された症例の中にはプリオン蛋白質遺伝子検

査が行われていない者も含まれている。 

 遺伝子変異に関する情報が得られた場合に、患者およびその家族に対して不利益をもたら

す可能性を危惧して結果を告知しないことは、医療行為などを介したプリオン病の伝播につ

ながる可能性を否定できない。そのため本研究班では、むしろ積極的にその遺伝子変異の持

つ意味について説明を行うことにしている。遺伝子検査の結果告知については、基本的には

主治医が行うことを原則としているが、必要に応じて委員会も協力している。研究班には遺

伝に関して造詣の深いカウンセリングの専門家も参加しており、要請にしたがってサポート

を行っている。 
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表３ 遺伝性プリオン病における遺伝子変異ごとの基本的特徴の集計 

 

 V180I 

N = 735 

E200K 

N = 141 

M232R 

N = 148 

P102L 

N = 176 

P105L 

N = 24 

D178N 

N = 14 

男性（%） 251 （34.1） 70 （49.6） 75 （50.7） 83 （47.2） 13 （54.2） 7 （50） 

発症時年齢（四分位範囲） 80（75, 84） 62（55, 68） 67（60, 73） 57（51, 62） 46.5（41, 48） 56（50, 61） 

診断の確実性（%）       

 確実例 79 （10.7） 28 （19.9） 21 （14.2） 14 （8） 2 （8.3） 5 （35.7） 

 ほぼ確実例 655 （89.1） 113 （80.1） 127 （85.8） 162 （92） 22 （91.7） 9 （64.3） 

 疑い例 1 0 0 0 0 0 

コドン 129 多型（%）       

 Met/Met 559 （76.5） 133 （95） 143 （97.3） 150 （93.8） 0 13 （92.9） 

 Met/Val 171 （23.4） 7 （5） 4 （2.7） 10 （6.2） 22 （100） 1 

 Val/Val 1 0 0 0 0 0 

コドン 219 多型（%）       

 Glu/Glu 726 （100） 129 （92.1） 146 （99.3） 134 （95） 16 （100） 13 （100） 

 Glu/Lys 0 11 （7.9） 1 6 （4.3） 0 0 

 Lys/Lys 0 0 0 1 0 0 

症候（%）       

 ミオクローヌス 247 （33.6） 105 （74.5） 103 （69.6） 49 （27.8） 8 （33.3） 6 （42.9） 

 進行性認知症 716 （97.4） 138 （97.9） 141 （95.3） 114 （64.8） 20 （83.3） 14 （100） 

 小脳症状 199 （27.1） 74 （52.5） 61 （41.2） 163 （92.6） 7 （29.2） 5 （35.7） 

 視覚障害 69 （9.4） 46 （32.6） 53 （35.8） 11 （6.2） 1 4 （28.6） 

 錐体路徴候 318 （43.3） 91 （64.5） 82 （55.4） 80 （45.5） 18 （75） 3 （21.4） 

 錐体外路徴候 292 （39.7） 58 （41.1） 61 （41.2） 38 （21.6） 14 （58.3） 8 （57.1） 

 無動性無言 385 （52.4） 108 （76.6） 112 （75.7） 90 （51.1） 12 （50） 6 （42.9） 

脳波所見（%）       

 PSD 49 （6.9） 110 （79.1） 104 （72.2） 20 （13） 1 0 

 基礎律動の徐波化 432 （66.9） 87 （83.7） 77 （77） 62 （48.1） 4 （30.8） 11 （78.6） 

髄液所見（%）       

 14-3-3 蛋白 523 （83） 92 （86） 92 （75.4） 23 （25） 1 6 （54.5） 

 RT-QuIC 18 （4） 64 （97） 57 （73.1） 6 （12.5） 0 3 （37.5） 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病，GSS：Gerstmann-Sträussler-Scheinker 病，FFI：致死性家族性不眠症，Met：メチオニ

ン，Val：バリン，Glu：グルタミン酸，Lys：リジン，PSD：周期性同期性放電． 

*割合は欠損値を除外して計算した。 
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表４ 遺伝性プリオン病におけるプリオン蛋白質遺伝子変異の集計 

 

変異の詳細（%） N = 1,304 

V180I 735 （56.4） 

P102L 176 （13.5） 

M232R 148 （11.3） 

E200K 141 （10.8） 

P105L 24 （1.8） 

不明 19 （1.5） 

D178N 14 （1.1） 

V180I + M232R 7 （0.5） 

OPR Insertion (120 bp) 6 （0.5） 

V203I 4 （0.3） 

OPR Insertion (96 bp) 3 （0.2） 

R232R 3 （0.2） 

V210I 3 （0.2） 

Codon 178 (2 bp Deletion) 2 （0.2） 

E196K 2 （0.2） 

E200K + 24 bp Deletion 2 （0.2） 

OPR Insertion (168 bp) 2 （0.2） 

OPR Insertion (リピート数不明) 2 （0.2） 

T188K 2 （0.2） 

E200G 1 

E200K + M232R 1 

OPR Insertion (216 bp) 1 

OPR Insertion (72 bp) 1 

OPR insertion (120 bp) 1 

R208H 1 

V180I + 24 bp deletion 1 

V180I + S237F 1 

エクソン 2 の c.269_270ins 変異 1 

OPR：Octapeptide Repeat Insertion，bp：base pair． 

*24 bp Deletion は病的変異ではなく、稀な多型である。 

 

（４）発病年ごとの罹患率の年次推移 

 発病年ごとの罹患率（/100 万人年）の年次推移では、2021 年の 2.6 が最も大きく、2020

年の 2.5、2014 年の 2.4、2018 年の 2.4、2013 年の 2.4 が続いた（図１）。 
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 サーベイランス結果から計算されるプリオン病の罹患率は 2021 年まで増加傾向である

が、それ以降は急激に低下しているように見える。しかし、これは発病してから登録される

までには数年の期間を要するためであり、サーベイランスの継続に伴って 2021 年以降も増

加してくると予想される。 

 

図１ 発病年ごとのプリオン病の罹患率の年次推移 

 

 

（５）硬膜移植歴のある CJD の動向 

 これまでに本サーベイランスで登録された硬膜移植歴のある CJD は表２に示すとおり 95

例である。今回の委員会では新たに 1 例が登録された。これらの 95 例のほかに、以前にサ

ーベイランスで CJD として登録され、その後の追跡調査により硬膜移植歴が判明した症例

と、過去に全国調査や類縁疾患調査で報告され、その後硬膜移植歴が判明した症例を含める

と、現在、硬膜移植歴のある CJD は 158 例が委員会によって確認されている。 

 硬膜移植を受ける原因となった病態の内訳は、脳腫瘍が 70 例（44%）、脳出血が 27 例

（17%）、未破裂動脈瘤が 10 例（6%）、脳血腫が 8 例（5%）、奇形が 8 例（5%）、事故が 7

例（4%）、顔面痙攣が 19 例（12%）、三叉神経痛が 7 例（4%）、後縦靱帯骨化症が 1 例

（1%）、外傷後てんかんの focus 除去手術が 1 例（1%）であった。 

 硬膜移植歴のある CJD の発病年の分布を観察すると、発病者が多かった順に、1995 年の

15 例、1998 年の 12 例、1997 年の 11 例であった（図２）。硬膜移植から発病までの期間の

平均は 13.6 年、最小値は 1 年、最大値は 38 年であった（図３）。 
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 硬膜移植歴のある CJD は現在も症例が追加で登録されており、サーベイランスの継続が

必要である。硬膜移植を受ける原因となった病態は、脳腫瘍が約半数を占め、脳出血がそれ

に次いだ。多くの患者が 1987 年（昭和 62 年）の硬膜処理方法変更以前に移植を受けた者

なので、移植から硬膜移植歴のある CJD 発病までの期間は長期化する傾向にある。硬膜の

処理法変更後に移植を受けた患者については、旧処理法の硬膜が使用されたことが判明して

いる 1993 年（平成 5 年）の移植例（1 例）を除き、処理法変更以前の硬膜使用なのか変更

後の硬膜使用なのかは判明していない。この他に硬膜移植の可能性がある症例もあり、現在

も情報収集中である。本研究班では、硬膜移植歴が明らかになった場合、その内容について

主治医から家族に説明するように依頼している。 

 

図２ 硬膜移植歴のある CJD の発病年の分布 

 
CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病 

 

図３ 硬膜移植歴のある CJD の硬膜移植から発病までの期間の分布 
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CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病 

 

４ 結語 

 これまで登録されてきたデータに加え、2026 年 2 月に開催されたサーベイランス委員会

で検討された結果を加えた現状を報告した。これまでのサーベイランス委員会の結果は、本

結果も含めて以下の Web サイトで公開している（ダウンロード可能）。 

 

５ Web サイトの URL 

（１）プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班 

https://square.umin.ac.jp/prion/ 

 

（２）Japanese Consortium of Prion Disease（JACOP） 

https://square.umin.ac.jp/jacop/ 

 

（３）自治医科大学地域医療学センター公衆衛生学部門（プリオン病サーベイランス） 

http://www.jichi.ac.jp/dph/inprogress/prion/ 
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１ サーベイランスの背景 

 クロイツフェルト・ヤコブ病（Creutzfeldt-Jakob disease。以下「CJD」という。）に代表

されるプリオン病は、急速に進行する認知機能障害、ミオクローヌスなどの神経症状を呈

し、無動性無言状態を経て死亡する致死的な神経変性疾患である。 

 以前の「特定疾患治療研究事業」、現在の「難病の患者に対する医療等に関する法律」（以

下「難病法」という。）に基づく、プリオン病を含む難病の医療費公費負担制度の申請の際

に、臨床調査個人票を添付することになっている。1999 年度より本人の同意（不可能な場

合には家族の同意）が得られたプリオン病の受給者の臨床調査個人票は厚生労働科学研究費

補助金「遅発性ウイルス感染に関する調査研究班」（2002 年度より「プリオン病及び遅発性

ウイルス感染症に関する調査研究班」、2010 年度より「プリオン病のサーベイランスと感染

予防に関する調査研究班」へ移行した。以下「研究班」という。）に送付され、プリオン病

の研究に活用されることとなった。 

２ サーベイランスの方法 

 研究班では CJD サーベイランス委員会（後にプリオン病サーベイランス委員会と改称し

た。以下「委員会」という。）を設置し、日本全国を 10 ブロックに分けて脳神経内科、精

神科などの専門医をサーベイランス委員として配置している。サーベイランス委員は、各都

道府県のプリオン病担当専門医（難病担当専門医）の協力を得て、難病法に基づく特定医療

費助成制度申請の際に添付される臨床調査個人票で情報が得られた患者について、原則とし

て全例に実地調査を行っている。2006 年度からは「感染症の予防及び感染症の患者に対す

る医療に関する法律」（感染症法）に基づいて届け出られた症例についても調査対象とする

ようになった。調査を行ううちにサーベイランス委員やプリオン病担当専門医が察知した症

例についても同様に調査している。さらに、サーベイランス事業の一環として、全国の臨床

医からプリオン病が疑われる患者について、プリオン蛋白質遺伝子検査の依頼が国立精神・

神経医療研究センター（以前は東北大学）に、脳脊髄液バイオマーカー検査の依頼が長崎大

学に寄せられるが、これらの情報も調査に活用している。なお、以上の調査はいずれも患者

（あるいは家族）の同意が得られた場合にのみ実施している。 

 定期的に開催される委員会では、サーベイランス委員から報告される調査結果をもとに、

個々の患者について、原因（孤発性・遺伝性・獲得性など）、診断の確実性などを評価して

いる。委員会での協議を経てプリオン病と認定された症例はデータベースに登録される。以

上のような手続きを経て登録された症例は、死亡例を除いて定期的に受診医療機関に調査票

を送付し、その後の状況を追跡している。また、2017 年４月からは Japanese Consortium 
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of Prion Disease（以下「JACOP」という。）によるプリオン病の自然歴調査と連携して調査

を進めている。 

 本報告では、これまで登録されてきたデータに、2025 年９月 11 日、12 日に開催された

委員会で検討された結果を加えた、我が国におけるプリオン病サーベイランスの現状を報告

する。 
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３ サーベイランスの結果 

（１）結果の概要 

 1999 年４月１日から 2025 年９月までの期間に、研究班事務局を通じて 10,490 例の患者

情報（重複例を含む。）が収集され、8,255 例が委員会で検討された。そのうち、5,661 例が

プリオン病と認められ、データベースに登録された。2025 年９月の委員会では、 332 例が

新たに検討され、そのうち、 225 例がプリオン病として登録された。新規に検討された 332

例の内訳は、孤発性 CJD が 181 例（54.5%）、遺伝性プリオン病が 43 例（13%）、未分類の

プリオン病が 1 例（0.3%）、診断不明例が 11 例（3.3%）、プリオン病否定例が 64 例

（19.3%）、診断保留例が 32 例（9.6%）だった（表１）。なお、診断不明例とは死亡や追跡

不能のために診断に必要な情報が得られず最終診断ができなかった例、診断保留例とは委員

会の時点で診断がつかず追加の調査を要すると判断された例を意味する。 

  

（２）診断ごとの基本的特徴の集計 

 登録症例全体の診断ごとの内訳は、孤発性 CJD が 4,285 例（75.7%）、変異型 CJD が 1

例、硬膜移植歴のある CJD が 94 例（1.7%）、硬膜移植以外の原因による獲得性 CJD が 1

例、遺伝性プリオン病が 1,259 例（22.2%）、未分類のプリオン病が 21 例（0.4%）だった

（表２）。 

 男性の症例は孤発性 CJD が 1,899 例（44.3%）、硬膜移植歴のある CJD が 40 例

（42.6%）、遺伝性プリオン病が 510 例（40.5%）で、変異型 CJD の 1 例の性別は男性、硬

膜移植以外の原因による獲得性 CJD の 1 例の性別は女性だった。発病年齢の中央値（四分

位範囲）は、孤発性 CJD が 71 歳（64, 77）、硬膜移植歴のある CJD が 61 歳（49, 69）、遺

伝性プリオン病が 74 歳（62, 81）で、変異型 CJD の 1 例の年齢は 48 歳、硬膜移植以外の

原因による獲得性 CJD の 1 例の年齢は 75 歳だった。 

 診断の確実性において、確実例が占める割合は孤発性 CJD が 416 例（9.7%）、硬膜移植

歴のある CJD が 41 例（43.6%）、遺伝性プリオン病が 150 例（11.9%）だった。ほぼ確実

例が占める割合は孤発性 CJD が 3,224 例（75.2%）、硬膜移植歴のある CJD が 37 例

（39.4%）、遺伝性プリオン病が 1,092 例（86.7%）だった。変異型 CJD の１例、硬膜移植

以外の原因による獲得性 CJD の１例は確実例だった。 

 プリオン蛋白質遺伝子にはコドン 129 とコドン 219 に正常多型が知られており、病態に

関連している。わが国において、コドン 129 多型で最も多く認めるメチオニンホモ接合体

（以下「Met/Met」という。）の占める割合は、孤発性 CJD が 2,645 例（95%）、硬膜移植

歴のある CJD が 64 例（95.5%）、遺伝性プリオン病が 1,005 例（82.7%）だった。変異型
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CJD の１例と、硬膜移植以外の原因による獲得性 CJD は Met/Met だった。一方、コドン

219 多型で最も多く認めるグルタミン酸ホモ接合体（以下「Glu/Glu」という。）の占める

割合は、孤発性 CJD が 2,759 例（99.5%）、硬膜移植歴のある CJD が 61 例（92.4%）、遺

伝性プリオン病が 1,164 例（98.4%）だった。変異型 CJD の１例と、硬膜移植以外の原因

による獲得性 CJD は Glu/Glu だった。ただし、プリオン蛋白質遺伝子検査が未施行の例も

相当数存在する。 

 わが国のプリオン病サーベイランスの課題のひとつに剖検割合の低さがある。プリオン病

の確定診断には剖検が必須であるため、剖検割合の向上は重要である。硬膜移植歴のある

CJD では剖検割合はやや高い傾向があるが、その他の病型では確実例の占める割合は 10%

程度にとどまっている。現在は国や都道府県による神経難病患者在宅医療支援事業でも剖検

についての支援を受けることができ、委員会では剖検実施に対するサポートも実施してい

る。 

 

（３）遺伝性プリオン病における遺伝子変異ごとの基本的特徴の集計 

 遺伝性プリオン病はプリオン蛋白質の遺伝子変異によって遺伝性 CJD、ゲルストマン・

ストロイスラー・シャインカー病（Gerstmann-Sträussler-Scheinker 病。以下「GSS」とい

う。）、致死性家族性不眠症（Fatal Familial Insomnia。以下「FFI」という。）に分類され

る。遺伝性プリオン病における主な遺伝子変異の内訳は、V180I（遺伝性 CJD）が 705 例

（56%）、E200K（遺伝性 CJD）が 139 例（11%）、M232R（遺伝性 CJD）が 141 例

（11.2%）、P102L（GSS）が 173 例（13.7%）、P105L（GSS）が 24 例（1.9%）、D178N

（FFI）が 14 例（1.1%）、その他の変異が 63 例（5%）だった（表３）。 

 男性の症例は、V180I が 243 例（34.5%）、E200K が 69 例（49.6%）、M232R が 69 例

（48.9%）、P102L が 82 例（47.4%）、P105L が 13 例（54.2%）、D178N が 7 例（50%）

だった。発病年齢の中央値（四分位範囲）は、V180I が 80 歳（75, 84）、E200K が 62 歳

（55, 68)、M232R が 67 歳（60, 73）、P102L が 57 歳（51, 62）、P105L が 46.5 歳（41, 

48)、D178N が 56 歳（50, 61）だった。 

 コドン 129 多型で Met/Met の占める割合は、V180I が 537 例（76.6%）、E200K が 131

例（94.9%）、M232R が 137 例（97.9%）、P102L が 147 例（93.6%）、P105L が 0 例、

D178N が 13 例（92.9%）だった。一方、コドン 219 多型で Glu/Glu の占める割合は、

V180I が 696 例（100%）、E200K が 128 例（92.8%）、M232R が 139 例（99.3%）、P102L

が 131 例（94.9%）、P105L が 16 例（100%）、D178N が 13 例（100%）だった。 
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 主な変異以外も含めたプリオン蛋白質遺伝子変異の集計は表４の通りであった。既に死亡

した患者本人のプリオン蛋白質遺伝子の検査は行われていないが、家族で異常が認められて

いるために遺伝性プリオン病と判定された症例もあり、遺伝子変異の詳細が不明である症例

も登録されている。なお、孤発性 CJD と判定された症例の中にはプリオン蛋白質遺伝子検

査が行われていない者も含まれている。 

 

 遺伝子変異に関する情報が得られた場合に、患者およびその家族に対して不利益をもたら

す可能性を危惧して結果を告知しないことは、医療行為などを介したプリオン病の伝播につ

ながる可能性を否定できない。そのため本研究班では、むしろ積極的にその遺伝子変異の持

つ意味について説明を行うことにしている。遺伝子検査の結果告知については、基本的には

主治医が行うことを原則としているが、必要に応じて委員会も協力している。研究班には遺

伝に関して造詣の深いカウンセリングの専門家も参加しており、要請にしたがってサポート

を行っている。 

（４）発病年ごとの罹患率の年次推移 

 発病年ごとの罹患率（/100 万人年）の年次推移では、2021 年の 2.5 が最も大きく、2014

年の 2.4、2020 年の 2.4、2013 年の 2.4、2018 年の 2.3 が続いた（図１）。 

 

 サーベイランス結果から計算されるプリオン病の罹患率は 2021 年まで増加傾向である

が、それ以降は急激に低下しているように見える。しかし、これは発病してから登録される

までには数年の期間を要するためであり、サーベイランスの継続に伴って 2021 年以降も増

加してくると予想される。 

 

（５）硬膜移植歴のある CJD の動向 

 これまでに本サーベイランスで登録された硬膜移植歴のある CJD は表２に示すとおり 94

例である。今回の委員会では新たに登録された症例はなかった。これらの 94 例のほかに、

以前にサーベイランスで CJD として登録され、その後の追跡調査により硬膜移植歴が判明

した症例と、過去に全国調査や類縁疾患調査で報告され、その後硬膜移植歴が判明した症例

を含めると、現在、硬膜移植歴のある CJD は 157 例が委員会によって確認されている。 

 硬膜移植を受ける原因となった病態の内訳は、脳腫瘍が 70 例（45%）、脳出血が 27 例

（17%）、未破裂動脈瘤が 10 例（6%）、脳血腫が 7 例（4%）、奇形が 8 例（5%）、事故が 7

例（4%）、顔面痙攣が 19 例（12%）、三叉神経痛が 7 例（4%）、後縦靱帯骨化症が 1 例

（1%）、外傷後てんかんの focus 除去手術が 1 例（1%）であった。 
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 硬膜移植歴のある CJD の発病年の分布を観察すると、発病者が多かった順に、1995 年の

15 例、1998 年の 12 例、1997 年の 11 例であった（図２）。硬膜移植から発病までの期間の

平均は 13.6 年、最小値は 1 年、最大値は 38 年であった（図３）。 

 

 硬膜移植歴のある CJD は 2023 年になっても確認されており、サーベイランスの継続が

必要である。硬膜移植を受ける原因となった病態は、脳腫瘍が約半数を占め、脳出血がそれ

に次いだ。多くの患者が 1987 年（昭和 62 年）の硬膜処理方法変更以前に移植を受けた者

なので、移植から硬膜移植歴のある CJD 発病までの期間は長期化する傾向にある。硬膜の

処理法変更後に移植を受けた患者については、旧処理法の硬膜が使用されたことが判明して

いる 1993 年（平成 5 年）の移植例（1 例）を除き、処理法変更以前の硬膜使用なのか変更

後の硬膜使用なのかは判明していない。この他に硬膜移植の可能性がある症例もあり、現在

も情報収集中である。本研究班では、硬膜移植歴が明らかになった場合、その内容について

主治医から家族に説明するように依頼している。 

 

４ 結語 

 これまで登録されてきたデータに加え、2025 年 9 月に開催されたサーベイランス委員会

で検討された結果を加えた現状を報告した。これまでのサーベイランス委員会の結果は、本

結果も含めて以下の Web サイトで公開している（ダウンロード可能）。 

 

５ Web サイトの URL 

（１）プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班 

https://square.umin.ac.jp/prion/ 

 

（２）Japanese Consortium of Prion Disease（JACOP） 

https://square.umin.ac.jp/jacop/ 

 

（３）自治医科大学地域医療学センター公衆衛生学部門（プリオン病サーベイランス） 

http://www.jichi.ac.jp/dph/inprogress/prion/ 

 

６ 図表 

 

【表１】2025 年９月開催のサーベイランス委員会の結果 
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診断 確実例 ほぼ確実例 疑い例 その他 合計 

 孤発性 CJD 5 (2.8%) 125 (69.1%) 51 (28.2%) 0 181 

 遺伝性プリオン病 0 43 (100%) 0 0 43 

 未分類のプリオン病 0 1 (100%) 0 0 1 

 診断不明例 0 0 0 11 11 

 プリオン病否定例 0 0 0 64 64 

 診断保留例 0 0 0 32 32 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病． 
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【表２】診断ごとの基本的特徴の集計 

 

 孤発性 CJD 

N = 4,285 

硬膜移植歴のある CJD 

N = 94 

遺伝性プリオン病 

N = 1,259 

男性（%） 1,899 (44.3) 40 (42.6) 510 (40.5) 

発症時年齢（四分位範囲） 71 (64, 77) 61 (49, 69) 74 (62, 81) 

診断の確実性（%）    

 確実例 416 (9.7) 41 (43.6) 150 (11.9) 

 ほぼ確実例 3,224 (75.2) 37 (39.4) 1,092 (86.7) 

 疑い例 645 (15.1) 16 (17) 17 (1.4) 

コドン 129 多型（%）    

 Met/Met 2,645 (95) 64 (95.5) 1,005 (82.7) 
 Met/Val 127 (4.6) 3 (4.5) 209 (17.2) 

 Val/Val 12 (0.4) 0 1 (0.1) 

 不明 1,501 27 44 

コドン 219 多型（%）    

 Glu/Glu 2,759 (99.5) 61 (92.4) 1,164 (98.4) 
 Glu/Lys 11 (0.4) 5 (7.6) 17 (1.4) 

 Lys/Lys 4 (0.1) 0 2 (0.2) 

 不明 1,511 28 76 

症候（%）    

 ミオクローヌス 79.4 85.1 43 

 進行性認知症 98.6 97.9 92.5 

 小脳症状 47.6 72.3 41.9 

 視覚障害 38.9 39.4 14.9 

 錐体路徴候 58 71.3 47.9 

 錐体外路徴候 47.8 60.6 38.7 

 無動性無言 77.2 85.1 58.5 

脳波所見（%）    

 PSD 77.1 66 24.9 

 基礎律動の徐波化 60.7 78.7 54 

髄液所見（%）    

 14-3-3 蛋白 63.8 30.9 58.4 

 RT-QuIC 34.5 4.3 12.2 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病，Met：メチオニン，Val：バリン，Glu：グルタミン酸，Lys：リ

ジン，PSD：周期性同期性放電． 
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【表３】遺伝性プリオン病における遺伝子変異ごとの基本的特徴の集計 
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 遺伝性 CJD GSS FFI 

 V180I 
N = 705 

E200K 
N = 139 

M232R 
N = 141 

P102L 
N = 173 

P105L 
N = 24 

D178N 
N = 14 

男性（%） 243 (34.5) 69 (49.6) 69 (48.9) 82 (47.4) 13 (54.2) 7 (50) 

発症時年齢（四分位範囲） 80 (75, 84) 62 (55, 68) 67 (60, 73) 57 (51, 62) 47 (41, 48) 56 (50, 61) 

診断の確実性（%）       

 確実例 74 (10.5) 28 (20.1) 20 (14.2) 14 (8.1) 2 (8.3) 5 (35.7) 

 ほぼ確実例 630 (89.4) 111 (79.9) 121 (85.8) 159 (91.9) 22 (91.7) 9 (64.3) 

 疑い例 1 (0.1) 0 0 0 0 0 

コドン 129 多型（%）       

 Met/Met 537 (76.6) 131 (94.9) 137 (97.9) 147 (93.6) 0 13 (92.9) 

 Met/Val 163 (23.3) 7 (5) 3 (2.1) 10 (6.4) 22 (100) 1 (7.1) 

 Val/Val 1 (0.1) 0 0 0 0 0 

 不明 4 1 1 16 2 0 

コドン 219 多型（%）       

 Glu/Glu 696 (100) 128 (92.8) 139 (99.3) 131 (94.9) 16 (100) 13 (100) 

 Glu/Lys 0 10 (7.2) 1 (0.7) 6 (4.3) 0 0 

 Lys/Lys 0 0 0 1 (0.7) 0 0 

 不明 9 1 1 35 8 1 

症候（%）       

 ミオクローヌス 33.3 74.8 70.9 28.3 33.3 42.9 

 進行性認知症 97.4 97.8 95.7 65.3 83.3 100 

 小脳症状 27 53.2 41.1 93.1 29.2 35.7 

 視覚障害 9.2 32.4 35.5 5.8 4.2 28.6 

 錐体路徴候 42.7 65.5 56 45.1 75 21.4 

 錐体外路徴候 39.6 41 41.8 22 58.3 57.1 

 無動性無言 52.6 77.7 76.6 51.4 50 42.9 

脳波所見（%）       

 PSD 6.7 78.4 70.9 11.6 4.2 0 

 基礎律動の徐波化 58.4 61.9 53.2 35.8 16.7 78.6 

髄液所見（%）       

 14-3-3 蛋白 70.4 64.7 61 12.7 4.2 42.9 

 RT-QuIC 2.6 45.3 35.5 3.5 0 21.4 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病，GSS：Gerstmann-Sträussler-Scheinker 病，FFI：致死性家族性

不眠症，Met：メチオニン，Val：バリン，Glu：グルタミン酸，Lys：リジン，PSD：周期性同期性

放電． 
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【表５】遺伝性プリオン病におけるプリオン蛋白質遺伝子変異の集計 

 

変異の詳細（%） N = 1,259  変異の詳細（%）  

V180I 705 (56)  E196K 2 (0.2) 

P102L 173 (13.7)  E200K + 24 bp Deletion* 2 (0.2) 
M232R 141 (11.2)  OPR Insertion (168 bp) 2 (0.2) 

E200K 139 (11)  OPR Insertion (リピート数不明) 2 (0.2) 

P105L 24 (1.9)  E200G 1 (0.1) 

不明 18 (1.4)  E200K + M232R 1 (0.1) 

D178N 14 (1.1)  OPR Insertion (216 bp) 1 (0.1) 
V180I + M232R 7 (0.6)  OPR Insertion (72 bp) 1 (0.1) 

OPR Insertion (120 bp) 6 (0.5)  OPR insertion (120 bp) 1 (0.1) 

V203I 4 (0.3)  R208H 1 (0.1) 

OPR Insertion (96 bp) 3 (0.2)  T188K 1 (0.1) 
R232R 3 (0.2)  V180I + 24 bp Deletion* 1 (0.1) 

V210I 3 (0.2)  V180I + S237F 1 (0.1) 

Codon 178 (2 bp Deletion) 2 (0.2)    

OPR：Octapeptide Repeat Insertion，bp：base pair． 

*24 bp Deletion は病的変異ではなく、稀な多型である。 

 

 

【図１】発病年ごとのプリオン病の罹患率の年次推移 

 

 

*罹患率は発病年ごとの登録患者数を国勢調査による人口で除して計算した。 
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【図２】硬膜移植歴のある CJD の発病年の分布 

 

 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病 

 

 

【図３】硬膜移植歴のある CJD の硬膜移植から発病までの期間の分布 

 

 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

全国サーベイランスに基づくわが国のプリオン病の疫学像 

 
研究分担者：阿江竜介   自治医科大学地域医療学センター公衆衛生学部門 

研究協力者：小佐見光樹  自治医科大学地域医療学センター公衆衛生学部門 

 

 

A.研究目的 

クロイツフェルト・ヤコブ病

（Creutzfeldt-Jakob disease。以下「CJD」と

いう。）に代表されるプリオン病は、急速に進行

する認知機能障害、ミオクローヌスなどの多彩

な神経症状を呈し、無動性無言状態を経て死亡

する致死的な神経変性疾患である。本研究の目

的は、プリオン病の全国サーベイランスの結果

を解析し、わが国のプリオン病の疫学像を概観

することにある。 

 

B.研究方法 

（サーベイランス体制・情報源） 

 「プリオン病のサーベイランスと感染予防に

関する調査研究班」が組織した「プリオン病サ

ーベイランス委員会」により、1999年 4月以降、

プリオン病の全国サーベイランスが実施されて

いる。1サーベイランスの目的は、国内で発生す

る全てのプリオン病を把握することにより、

（１）わが国のプリオン病の疫学像を明らかに

すること、（２）わが国における変異型 CJDの

発生を監視すること、の 2点にある。本サーベ

イランスでは全国を 10のブロックに分け、その

各々にサーベイランス委員（脳神経内科や精神

科の専門医）を配置し、各都道府県のプリオン

病担当専門医（神経難病専門医）の協力を得て、

情報を収集している。 

 サーベイランスの情報源は、（１）特定疾患治

療研究事業に基づく臨床調査個人票、（２）感染

症法に基づく届け出（5類感染症）、（３）国立精

神・神経医療研究センターに寄せられるプリオ

ン蛋白質遺伝子検査および長崎大学に寄せられ

る髄液検査の依頼に基づく情報提供、の 3つで

ある。これらの経路から得た情報をもとに、担

当のサーベラインス委員が全例について原則実

地調査を行い、診断に必要な情報を収集する。

全ての調査は患者もしくは家族の同意が得られ

た場合にのみ実施される。 

 収集されたすべての患者情報は年に 2回実施

されるサーベイランス委員会で 1例ずつ検討さ

れる。プリオン病と認定された症例はデータベ

ースに登録される。登録の時点で生存している

例については定期的に担当医に調査票が郵送さ

れ、死亡が確認されるまで追跡調査が実施され

る。 

（解析） 

 本報告では、1999年 4月から 2026年 2月ま

での期間に登録された症例を対象に、診断ごと

の基本的特徴、登録患者数の年次推移について

解析した。 

研究要旨  

クロイツフェルト・ヤコブ病（CJD）に代表されるプリオン病は、急速に進行する認知機能障

害、ミオクローヌスなどの多彩な神経症状を呈し、無動性無言状態を経て死亡する致死的な神経

変性疾患である。本研究の目的は、プリオン病の全国サーベイランスの結果を解析し、わが国の

プリオン病の疫学像を概観することにある。 

プリオン病サーベイランス委員会は 1999 年 4 月から 2026 年 2 月までの期間に、10,652 例の患

者情報（重複例を含む）を収集し、8,576例をサーベイランス委員会で検討した。検討症例のうち、

5,910例がプリオン病と認められ、データベースに登録された。2025年度では 653例が検討され、

473例が登録された。 

登録症例全体の診断の内訳は孤発性 CJDが 4,488 例（52.3%）、変異型 CJDが 1例、硬膜移植

歴のある CJDが 95 例（1.1%）、硬膜移植以外の原因による獲得性 CJD が 1例、遺伝性 CJDが

1,087 例（12.7%）、ゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー病が 204 例（2.4%）、致死性

家族性不眠症が 13 例（0.2%）、未分類のプリオン病が 21 例（0.2%）、プリオン病否定例が 2,061 

例（24%）、診断保留例が 516 例（6%）、経過観察例が 7 例（0.1%）、診断不明例が 82 例（1%）

だった。 
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（倫理面への配慮） 

 対象者の個人情報は生年月日、性別、氏名の

イニシアル、住所（都道府県のみ）を収集して

いる。プリオン病サーベイランスの実施につい

ては、国立精神・神経医療研究センターの倫理

審査委員会で承認されている。 

 

C.研究結果 

（概要）  

 プリオン病サーベイランス委員会は 1999年 4

月から 2026年 2月までの期間に、10,652例の

患者情報（重複例を含む）を収集し、8,576例を

サーベイランス委員会で検討した。検討症例の

うち、5,910例がプリオン病と認められ、データ

ベースに登録された。2025年度では 653例が検

討され、473例が登録された。 

 登録症例全体の診断の内訳は孤発性 CJDが

4,488 例（52.3%）、変異型 CJDが 1例、硬膜移

植歴のある CJDが 95 例（1.1%）、硬膜移植以

外の原因による獲得性 CJDが 1例、遺伝性 CJD

が 1,087 例（12.7%）、ゲルストマン・ストロイ

スラー・シャインカー病が 204 例（2.4%）、致

死性家族性不眠症が 13 例（0.2%）、未分類のプ

リオン病が 21 例（0.2%）、プリオン病否定例が

2,061 例（24%）、診断保留例が 516 例（6%）、

経過観察例が 7 例（0.1%）、診断不明例が 82 例

（1%）だった。（表１） 

 

（診断ごとの基本的特徴の集計） 

 登録症例全体の診断ごとの基本的特徴の集計

を表２に示す。男性の占める割合は孤発性 CJD

が 1,986 例（44.3%）、硬膜移植歴のある CJD

が 40 例（42.1%）、遺伝性プリオン病が 528 例

（40.5%）だった。変異型 CJDの 1例は男性、

硬膜移植以外の原因による獲得性CJDの 1例は

女性だった。 

 発病年齢の中央値（四分位範囲）は、孤発性

CJDが 71歳（64, 77）、硬膜移植歴のある CJD

が 61歳（48, 69）、遺伝性プリオン病が 74歳（62, 

81）だった。変異型 CJDの 1例は 48歳、硬膜

移植以外の原因による獲得性 CJDの 1例は 75

歳だった。 

 診断の確実性において、確実例が占める割合

は、孤発性 CJDが 425 例（9.5%）、硬膜移植歴

のある CJDが 41 例（43.2%）、遺伝性プリオン

病が 156 例（12%）、ほぼ確実例が占める割合は、

孤発性 CJDが 3,373 例（75.2%）、硬膜移植歴

のある CJDが 38 例（40%）、遺伝性プリオン病

が 1,130 例（86.7%）だった。変異型 CJDの 1

例、硬膜移植以外の原因による獲得性 CJDの 1

例は確実例だった。 

 プリオン蛋白質遺伝子にはコドン 129とコド

ン 219に正常多型が知られており、病態に関連

している。わが国において、コドン 129多型で

最も多く認めるメチオニンホモ接合体（以下

「Met/Met」という。）の占める割合は、コドン

129多型でMet/Metの占める割合は、孤発性

CJDが 2,752 例（94.9%）、硬膜移植歴のある

CJDが 65 例（95.6%）、遺伝性プリオン病が

1,039 例（82.6%）だった。変異型 CJDの 1例

と、硬膜移植以外の原因による獲得性 CJDの 1

例はMet/Metだった。 

 一方、コドン 219多型で最も多く認めるグル

タミン酸ホモ接合体（以下「Glu/Glu」という。）

の占める割合は、コドン 219多型で Glu/Gluの

占める割合は、孤発性CJDが 2,872 例（99.4%）、

硬膜移植歴のある CJDが 62 例（92.5%）、遺伝

性プリオン病が 1,206 例（98.4%）だった。変

異型 CJDの 1例と、硬膜移植以外の原因による

獲得性 CJDの 1例は Glu/Gluだった。 

 

（遺伝性プリオン病の基本的特徴の集計） 

 遺伝性プリオン病における遺伝子変異ごとの

基本的特徴の集計を表３に示す。遺伝性プリオ

ン病における主な遺伝子変異の内訳は、V180I

が 735 例（56.4%）、E200Kが 141 例（10.8%）、

M232Rが 148 例（11.3%）、P102Lが 176 例

（13.5%）、P105Lが 24 例（1.8%）、D178Nが

14 例（1.1%）だった。 

 男性の占める割合は V180Iが 251 例（34.1%）、

E200Kが 70 例（49.6%）、M232Rが 75 例

（50.7%）、P102Lが 83 例（47.2%）、P105L

が 13 例（54.2%）、D178Nが 7 例（50%）だっ

た。 

 発病年齢の中央値（四分位範囲）は、V180I

が 80歳（75, 84）、E200Kが 62歳（55, 68）、

M232Rが 67歳（60, 73）、P102Lが 57歳（51, 

62）、P105Lが 46.5歳（41, 48）、D178Nが 56

歳（50, 61）だった。 

 コドン 129 多型で Met/Met の占める割合は、

V180Iが 559 例（76.5%）、E200Kが 133 例

（95%）、M232Rが 143 例（97.3%）、P102L

が 150 例（93.8%）、P105Lが 0、D178Nが 13 

例（92.9%）だった。 

 コドン 219多型で Glu/Gluの占める割合は、

V180Iが 726 例（100%）、E200Kが 129 例

（92.1%）、M232Rが 146 例（99.3%）、P102L

が 134 例（95%）、P105Lが 16 例（100%）、

D178Nが 13 例（100%）だった。 

 

（登録患者数の年次推移） 

 発症年ごとの登録患者数は多い順に、2021年

の326例、2020年の311例、2014年の308例、20

18年の304例、2013年の302例だった。（図１） 
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D.考察 

プリオン病発症者数の年次推移を観察すると、

サーベイランスの開始から 2021年まで増加傾

向にある。2021年以降は見かけ上は減少してい

るが、プリオン病の発病から調査を経てサーベ

イランスに登録されるまでは数年を要するため、

2021年以降も発症者数は増加している可能性が

ある。 

 発症者数が増加している主な原因は、新たな

検査法の導入やプリオン病サーベイランス委員

会による診断支援体制の確立により、以前は診

断がつかずに死亡していた進行性認知症がプリ

オン病と診断されるようになったことであると

推測される。しかし、真に発症者数が増加して

いる可能性もあり、サーベイランスの継続が必

要である。 

 近年では遺伝性プリオン病のうち、V180I変

異を伴った遺伝性CJDと診断される患者が増加

している。V180Iは発病年齢が他の病型と比較

して高齢であり、高齢者の進行性認知症の原因

としてのプリオン病の認知度が高まったことで、

診断される機会が増加したものと推測される。 

 プリオン病サーベイランス委員会には 2つの

課題がある。ひとつは剖検率が低く、確実例の

割合が低いことである。プリオン病の確定診断

は病理所見によってなされるため、剖検率の向

上は重要な課題である。近年では剖検率の向上

をめざして、様々な支援や取り組みが積極的に

試みられており、剖検症例数は徐々に増加して

いる。もうひとつは、硬膜移植歴を有する CJD

発生の監視である。1987年以降、ヒト乾燥硬膜

に水酸化ナトリウムの処理が行われるようにな

った以降も、少数ではあるが硬膜移植歴を有す

る CJD患者の発病が認められている。これまで

の調査から得られた潜伏期間を併せて考えると、

ピークは過ぎていると推測できる。2しかし、

2025年度にも 1例の登録があったように、今後

も国内で硬膜移植歴を有するCJDの患者が発生

する可能性があり、サーベイランスの継続が重

要である。 

 

E.結論 

全国サーベイランスのデータベースから明ら

かになった、わが国におけるプリオン病の疫学像

を報告した。患者数はまだ増加傾向にある可能性

があり、サーベイランスの継続が必要である。 

 

F.健康危険情報 

なし 

 

 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 

2.学会発表 

1) 小佐見光樹，阿江竜介．日本におけるプリオ

ン病サーベイランスの概況と孤発性 CJD疑

い例の増加．第 44回日本認知症学会学術集

会，新潟，2025年 11月 21日–23日． 

2) Koki Kosami, Masanari Kuwabara, 

Tsuyoshi Hamaguchi, Tadashi Tsukamoto, 

Masahito Yamada, Hidehiro Mizusawa, 

Ryusuke Ae. Overview of the Nationwide 

Surveillance System for Prion Diseases in 

Japan, 1999–2025. The 36th Annual 

Scientific Meeting of the Japan 

Epidemiological Association & The 3rd 

Joint Scientific Meeting with the IEA 

Western Pacific Region, Nagasaki, Japan, 

January 28–30, 2026.  

 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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表１ 2025年度のサーベイランス結果 

診断（%） 

総数 

N = 8,576 

2025 年 9月 

N = 332 

2026年 2月 

N = 321 

孤発性 CJD 4,488 （52.3） 189 （56.9） 195 （60.7） 

変異型 CJD 1 0 0 

硬膜移植歴のある CJD 95 （1.1） 0 1 

硬膜移植以外の原因による獲得性 CJD 1 0 0 

遺伝性 CJD 1,087 （12.7） 32 （9.6） 41 （12.8） 

ゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー病 204 （2.4） 7 （2.1） 3 （0.9） 

致死性家族性不眠症 13 （0.2） 4 （1.2） 0 

未分類のプリオン病 21 （0.2） 1 0 

プリオン病否定例 2,061 （24） 70 （21.1） 42 （13.1） 

診断保留例 516 （6） 18 （5.4） 30 （9.3） 

経過観察例 7 （0.1） 0 0 

診断不明例 82 （1） 11 （3.3） 9 （2.8） 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病 
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表２ 診断ごとの基本的特徴の集計 

 

基本的特徴 
孤発性 CJD 

N = 4,488 

硬膜移植歴のある CJD 

N = 95 

遺伝性プリオン病 

N = 1,304 

男性（%） 1,986 （44.3） 40 （42.1） 528 （40.5） 

発症時年齢（四分位範囲） 71（64, 77） 61（48, 69） 74（62, 81） 

診断の確実性（%）    

 確実例 425 （9.5） 41 （43.2） 156 （12） 

 ほぼ確実例 3,373 （75.2） 38 （40） 1,130 （86.7） 

 疑い例 690 （15.4） 16 （16.8） 18 （1.4） 

コドン 129 多型（%）    

 Met/Met 2,752 （94.9） 65 （95.6） 1,039 （82.6） 

 Met/Val 135 （4.7） 3 （4.4） 218 （17.3） 

 Val/Val 12 （0.4） 0 1 

コドン 219 多型（%）    

 Glu/Glu 2,872 （99.4） 62 （92.5） 1,206 （98.4） 

 Glu/Lys 12 （0.4） 5 （7.5） 18 （1.5） 

 Lys/Lys 4 （0.1） 0 2 （0.2） 

症候（%）    

 ミオクローヌス 3,564 （79.4） 81 （85.3） 558 （42.8） 

 進行性認知症 4,429 （98.7） 93 （97.9） 1,206 （92.5） 

 小脳症状 2,134 （47.5） 69 （72.6） 543 （41.6） 

 視覚障害 1,737 （38.7） 37 （38.9） 198 （15.2） 

 錐体路徴候 2,589 （57.7） 68 （71.6） 625 （47.9） 

 錐体外路徴候 2,129 （47.4） 58 （61.1） 503 （38.6） 

 無動性無言 3,446 （76.8） 81 （85.3） 755 （57.9） 

脳波所見（%）    

 PSD 3,457 （77.8） 63 （66.3） 321 （25.7） 

 基礎律動の徐波化 2,685 （84.7） 74 （92.5） 705 （67） 

髄液所見（%）    

 14-3-3蛋白 2,902 （83） 30 （78.9） 772 （75.7） 

 RT-QuIC 1,612 （76.1） 4 （66.7） 162 （23.9） 

CJD：クロイツフェルト・ヤコブ病，Met：メチオニン，Val：バリン，Glu：グルタミン酸，Lys：リジン，

PSD：周期性同期性放電． 

*割合は欠損値を除外して計算した。 
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表３ 遺伝性プリオン病における遺伝子変異ごとの基本的特徴の集計 

 

基本的特徴 
V180I 

N = 735 

E200K 

N = 141 

M232R 

N = 148 

P102L 

N = 176 

P105L 

N = 24 

D178N 

N = 14 

男性（%） 251 （34.1） 70 （49.6） 75 （50.7） 83 （47.2） 13 （54.2） 7 （50） 

発症時年齢（四分位範囲） 80（75, 84） 62（55, 68） 67（60, 73） 57（51, 62） 46.5（41, 48） 56（50, 61） 

診断の確実性（%）       

 確実例 79 （10.7） 28 （19.9） 21 （14.2） 14 （8） 2 （8.3） 5 （35.7） 

 ほぼ確実例 655 （89.1） 113 （80.1） 127 （85.8） 162 （92） 22 （91.7） 9 （64.3） 

 疑い例 1 0 0 0 0 0 

コドン 129 多型（%）       

 Met/Met 559 （76.5） 133 （95） 143 （97.3） 150 （93.8） 0 13 （92.9） 

 Met/Val 171 （23.4） 7 （5） 4 （2.7） 10 （6.2） 22 （100） 1 

 Val/Val 1 0 0 0 0 0 

コドン 219 多型（%）       

 Glu/Glu 726 （100） 129 （92.1） 146 （99.3） 134 （95） 16 （100） 13 （100） 

 Glu/Lys 0 11 （7.9） 1 6 （4.3） 0 0 

 Lys/Lys 0 0 0 1 0 0 

症候（%）       

 ミオクローヌス 247 （33.6） 105 （74.5） 103 （69.6） 49 （27.8） 8 （33.3） 6 （42.9） 

 進行性認知症 716 （97.4） 138 （97.9） 141 （95.3） 114 （64.8） 20 （83.3） 14 （100） 

 小脳症状 199 （27.1） 74 （52.5） 61 （41.2） 163 （92.6） 7 （29.2） 5 （35.7） 

 視覚障害 69 （9.4） 46 （32.6） 53 （35.8） 11 （6.2） 1 4 （28.6） 

 錐体路徴候 318 （43.3） 91 （64.5） 82 （55.4） 80 （45.5） 18 （75） 3 （21.4） 

 錐体外路徴候 292 （39.7） 58 （41.1） 61 （41.2） 38 （21.6） 14 （58.3） 8 （57.1） 

 無動性無言 385 （52.4） 108 （76.6） 112 （75.7） 90 （51.1） 12 （50） 6 （42.9） 

脳波所見（%）       

 PSD 49 （6.9） 110 （79.1） 104 （72.2） 20 （13） 1 0 

 基礎律動の徐波化 432 （66.9） 87 （83.7） 77 （77） 62 （48.1） 4 （30.8） 11 （78.6） 

髄液所見（%）       

 14-3-3 蛋白 523 （83） 92 （86） 92 （75.4） 23 （25） 1 6 （54.5） 

 RT-QuIC 18 （4） 64 （97） 57 （73.1） 6 （12.5） 0 3 （37.5） 

Met：メチオニン，Val：バリン，Glu：グルタミン酸，Lys：リジン，PSD：周期性同期性放電． 

*割合は欠損値を除外して計算した。 
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図１ 発症年ごとのサーベイランス登録患者数の年次推移 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

プリオン病サーベイランスデータの管理・運用の研究 

 
研究分担者：金谷泰宏   東海大学医学部臨床薬理学領域 

 

 

A.研究目的 

プリオン病に関する情報については、感染症発

生動向調査により5類疾患としてリアルタイムの

把握が行われ、これと合わせて難病法に基づく重

症度基準と診断基準を満たした場合、指定難病と

して難病データベースに登録されるが、申請から

研究利用までには相当の時間を要する。このため

感染症発生動向調査による把握の質の向上が求

められる。本研究では、複数の制度から提供され

る統計情報を活用することで、特異的なCJDの集

積や拡大がないかを検証する。また、我々は既存

の特定疾患治療研究事業で集められた症例情報

を用いることで、長期的な病態繊維に基づいた予

後解析を進めるとともに、予後因子に応じてサブ

グループに区分することで、これらのグループ別

の特徴を明らかにする。なお、解析に際しては、

従来の回帰モデルに加えて、人工知能を用いた機

械学習モデルの活用を行う。 

 

B.研究方法 

プリオン病の地域集積については、2017年か

ら2023年までの感染症発生動向調査および特定

医療費（指定難病）受給者証所持者数を用いて各

都道府県別のプリオン病の発生数の推移を求め

た。プリオン病の予後を踏まえたサブグループ解

析に関しては、厚生労働省における難病データベ

ースの症例を教師データとして、機械学習モデル

（日立製作所）により解析を行なった。 

 

（倫理面への配慮） 

国立精神神経医療研究センター倫理委員会（A

2019-056、2019年9月10日）において承認を得て、

厚生労働省より症例データの提供を受けた。「特

定疾患治療研究事業における臨床調査個人票の

研究目的利用に関する要綱」に従う。 

 

C.研究結果 

C1.プリオン病症例の発生状況 

2024年度におけるプリオン病の発生動向につ

いて、難病法および感染症法による調査結果を比

較した。難病法における申請では佐賀県、鹿児島

県、秋田県の順に罹患数が高く、感染症法による

申請では、鹿児島県、青森県、和歌山県、宮崎県、

秋田県の順に高い傾向を示した（図1）。 

 

 
図1 2024年度におけるプリオン病の発生動向 

 

C2.1. 無動・無言までの期間（病型別） 

2003から2014年度までに国に登録されたプリ

オン病症例1671例を対象とした。アウトカムと

して無動・無言を使用。Kaplan-Meier解析にお

ける時間変数として、発病日を起点としてアウト

研究要旨  

プリオン病に関する情報については、感染症発生動向調査により５類疾患としてリアルタイムの

把握が行われ、これと合わせて難病法に基づく重症度基準と診断基準を満たした場合、指定難病

として難病データベースに登録されるが、申請から研究利用までには相当の時間を要する。この

ため、プリオン病のリアルタイムでの把握については、感染症発生動向調査を活用する必要があ

る。本研究では、難病、感染症としてのプリオン病の発生動向を把握することで、特異的な発生

動向がないか検証を進める。一方、プリオン病の治療薬としてアンチセンス医薬品の臨床試験が

進められており、今後の承認に向けてプリオン病の予後の把握が求められる。そこで、本研究で

は、2003 から 2014 年度までに厚生労働省で把握されたプリオン病の病態遷移を解析すること

で、サブポピュレーション毎の予後解析を行うとともに、予後因子を明らかにする。 
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カムまでの期間（月）を用いた。 

50%の症例が無動・無言に至るまでの期間は、孤

発型2ヶ月(95%CI:2〜2ヶ月)、医原性性5ヶ月(9

5%CI:4〜6ヶ月) 、家族型8ヶ月(95%CI:6〜12ヶ

月) と孤発型で最も短く、家族型で最も長くなる

傾向が示された。また、遺伝子変異の有無では、

遺伝子変異あり11ヶ月(95%CI:6〜15ヶ月)、遺伝

子変異なし3ヶ月(95%CI:2〜4ヶ月)であった（図

2）。 

 

 
図2 病型別、遺伝子変異の有無による無動・無言ま

での期間 

 

C2.2 無動・無言までの期間（遺伝子変異別） 

遺伝子変異別では、codon168変異 38ヶ月、 c

odon102変異 29ヶ月、codon180変異 11ヶ月、c

odon232変異 8ヶ月の順に無動・無言までの期

間が有意に短くなる傾向が示された。遺伝子多型

では、codon129がMet/Valで11ヶ月と最も長く、

codon129がMet/Met、Val/Valはともに4ヶ月と

短い傾向が示された（図3）。 

 

 
図3 遺伝子変異、多型別の無動・無言までの期間 

 

C2.3 無動・無言までの期間（髄液蛋白別） 

14-3-3蛋白、NSE蛋白の増加は有意に無動・無

言までの期間を短縮させたが、Tau蛋白について

は有意差は認められなかった（図4）。 

 
図4 髄液蛋白増加による無動・無言までの期間 

 
C3.1 機械学習による無動・無言に影響を与える

重要因子の特定 

SHAP解析により、無動・無言に与える各変数

の貢献度を検証した(STATA ver19)。無動・無

言を生じやすい因子として、NSE増加、錐体路

症候あり、ミオクローヌスありがあげられた。無

動・無言を生じにくい因子として、PSDなし、精

神症候あり、女性、14-3-3蛋白正常があげられた

（図5）。 

 
図5 SHAP解析による無動・無言に影響を与える重要

因子の特定 

 

C3.2 機械学習による予後を踏まえたクラスタ解

析 

プリオン病の予後予測モデルを構築するにあ

たり、アウトカムを無動・無言として、登録時に

おける家族歴、既往歴、身体所見、検査所見、画

像所見、病型分類に関する情報を説明変数として

用いた。予測モデルの構築に際して、エルボー法

によりクラスタ数を５に設定した。これにより構

築された予測モデルのAUCはtest datasetで0.8

89と精度の高いモデルとなった。図6に無動・無

言の発生予測確率を示すが、cluster0は無動・無

言をおこしやすく、cluster3、cluster4、cluster

1、cluster2の順に無動・無言を生じにくいとい

う傾向が示された。 
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図6 無動・無言をアウトカムとした機械学習モデル 

Prob:無動・無言を発症する予測確率 

 

次に、これらのクラスタを用いて、無動・無言

の出現までの期間（月）についてKM解析を行っ

た。この結果、無動・無言までの期間は、cluste

r0、cluster2、cluster1、cluster4、cluster3の順

に無動・無言までの期間が有意に延長する傾向

（図7;Log-rank test p<0.001）が示された。各

クラスタにおけるPSDの出現頻度を比較したと

ころ、cluster3>cluster4>cluster1>cluster2>clu

ster0の順に PSDの出現頻度が低下する傾向が

示された（表1） 

 
図7 無動・無言をアウトカムとしたKM解析 

 

 
表1 機械学習で得られたクラスタ別の特徴 

 

D.考察 

プリオン病に対する新たな治療選択として、ア

ンチセンス医薬品の有効性の検証に関する臨床

試験が進められつつある。一方で、その有効性の

検証に際して、プリオン病の予後を踏まえたサブ

グループ解析が必要となる。 

我々は、2003から2014年度までにプリオン病と

して登録された1671例を対象にプリオン病の予

後指標として無動・無言を用いて、病型別に予後

を明らかにした。結果については、KM解析にお

いてcodon168、codon102、codon129Met/Valは、

無動・無言までの期間が有意に長い傾向が示され、

NSE蛋白および14-3-3蛋白の増加は有意に無

動・無言までの期間を短縮させた。一方、無動・

無言をアウトカムとしたSHAP(SHapley Additi

ve exPlanation)解析では、”PSDが認められない

こと”が無動・無言の発現に対して、最も強く阻

害する因子であることが示された。この結果は、

機械学習によるクラスタ解析とも一致しており、

無動・無言までの期間が最も短いクラスタでPS

Dの出現頻度が高くなる傾向が示された。Cluste

r0は、とりわけ他のclusterと比較して有意に無

動・無言までの期間が長い傾向が示されたが、P

SDの発現率において最も有意な差が認められた

が、Tau、NSE、14-3-3の髄液蛋白質については、

クラスタ間で有意な差は認められなかった。 

 
E.結論 

人工知能による機械学習により、無動・無言を

アウトカムとして、予後の視点からプリオン病を

分類することが可能であることを示し、クラスタ

分類に際して、PSDの有無が極めて重要であるこ

とが示された。 

 
F.健康危険情報 

なし 

 
G.研究発表 

1.論文発表 

〈雑誌〉なし  

〈書籍〉金谷泰宏. 難病対策. 公衆衛生. メディ

カ出版 p188-194. 2026.   

 

2.学会発表 

なし 

 
H.知的財産権の出願・登録状況（予定を含む。） 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

プリオン病サーベイランスの諸問題： 

調査未終了症例と剖検率減少の対策 

 
研究分担者：長田高志   国立精神・神経医療研究センター病院総合内科 

研究分担者：水澤英洋   国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター 

研究分担者：矢部一郎   北海道大学大学院医学研究院神経病態学分野 神経内科学教室 

研究分担者：青木正志   東北大学大学院医学系研究科神経・感覚器病態学講座神経内科学 

研究分担者：村井弘之   国際医療福祉大学医学部神経内科学 

研究分担者：三條伸夫   東京科学大学脳神経病態学 

研究分担者：田中章景   横浜市立大学大学院医学研究科神経内科学・脳卒中医学 

研究分担者：小野寺理    新潟大学脳研究所神経内科学 

研究代表者：山田正仁   国家公務員共済組合連合会 九段坂病院内科（脳神経内科） 

研究分担者：濱口 毅   金沢医科大学脳神経内科学 

研究分担者：望月秀樹   大阪大学大学院医学系研究科神経内科学 

研究分担者：道勇 学   愛知医科大学内科学講座神経内科 

研究分担者：石浦浩之   岡山大学大学院医歯薬学総合研究科脳神経内科学 

研究分担者：磯部紀子   九州大学大学院医学研究院神経内科学 

研究協力者：高橋良輔   京都大学大学院医学研究科臨床神経学 

 

 

A.研究目的 
①関東圏（栃木県、埼玉県、茨城県、千葉県、東
京都）のプリオン病の発生状況を調べるためにサ
ーベイランス業務を行う。 
②サーベイランス事務局に届けられたプリオン
病発症の報告数をデータベースから抽出し、事務
局から主治医に依頼・送付したサーベイランス調
査票の数、依頼したのにもかかわらず記載したも
のが事務局に返送されていない未回収例および
委員会で検討されていない未検討症例の数を算
出し分析する。 
また、調査票の未回収率・未検討率、の原因を探
り、改善策を検討する。 

③プリオン病自然歴調査の質・量を向上させるた
めに、サーベイランス調査と自然歴調査の一体化
を推進する。その一環として進められた各種デー
タのデジタル化とクラウド上のデータベースを
維持・運営する。 
④プリオン病の早期診断に現行の診断基準が十
分であるかを検討するために、欧米の各種診断基
準や国際コンソーシアムによる診断基準による

診断と、現行の診断との相違を調べるために自動
診断機能を実装した調査票を作成する。 

 

B.研究方法 

サーベイランス事務局に情報が寄せられた症

例のデータ数、事務局から主治医・ブロック担当

医に依頼した調査票のデータならびに事務局に

届いた調査票のデータを基にサーベイランス番

号5000番（2015年頃発症）以降の未回収調査票

および委員会で検討されていない症例の数を調

べた。 

 

（倫理面への配慮） 

サーベイランス調査研究・自然歴調査研究なら

びに遺伝子研究は国立精神・神経医療研究センタ

ーの倫理委員会により承認されている。 

 

C.研究結果 

①関東圏（栃木県、埼玉県、茨城県、千葉県、東

研究要旨  

わが国では 1999 年から、全国で発症したプリオン病のサーベイランス事業を行っている。悉皆

的な調査を目指しているが、プリオン病発症の届け出に応じてサーベイランス事務局から主治医

にサーベイランス調査票を送付依頼したのにもかかわらず記載したものが事務局に返送されてい

ない未回収症例、また、プリオン病発症の情報が事務局にもたらされ登録されたものの委員会で

検討されていない未検討症例が少なからず存在する（これらを調査未終了症例と総称する）。 

こうした、調査未終了症例の問題、の原因を探り、改善策を検討する。 
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京都）のサーベイランス業務を遂行した。 

②2025年12月末までのサーベイランス調査票の

2023年末、2024年末、2025年末、までの調査未

終了症例数の推移を調べた。1ブロック(北海道)

は8→18→15例と変化した。2ブロック(青森、岩

手、宮城、秋田、山形、福島)は73→49→243ブ

ロック（新潟、群馬、長野）は42→56→64、4ブ

ロック(茨城、栃木、埼玉、千葉、東京)は707→7

60→486、5ブロック(神奈川、静岡、山梨)は120

→162→146、6ブロック（石川、富山、福井）は

25→28→27、7ブロック（愛知、岐阜、三重）は

56→66→66、8ブロック（大阪、滋賀、京都、兵

庫、奈良、和歌山）は515→549→534、9ブロッ

ク（岡山、広島、鳥取、島根、徳島、香川、愛媛、

高知）は197→198→160、10ブロック（山口、福

岡、佐賀、長崎、熊本、大分、宮崎、鹿児島、沖

縄）は218→273→277と全体としては横ばいから

改善傾向を占めした。年度別のサーベイランス委

員会症例検討数は、2021年度、501例、2022年度、

674例、2023年度、549例、2024年度、548例、2

025年度、697例と年度ごとに500～600例の検討

を確実に行っている。 

③調査票その他の書類のデジタル化を進め、サー

ベイランス調査と自然歴調査の同時開始・事務一

体化を進めた結果、自然歴調査の登録件数は202

6年3月30日で22657件となった。 

また、ネットワーククラウド上に構築したサーベ

イランス調査票データベースと岩手医大MICCS

を使用した画像ストレージを利用して、完全ペー

パーレスで2025年度の2回のサーベイランス委

員会を施行することができた。 

④調査票に入力されたデータをもとに、現行の診

断基準、EUの診断基準(2017)、CDCの診断基準

(2018)、国際コンソーシアムによる診断基準(202

1)に基づいて、自動的に診断する機能を実装した

調査票を作成し、委員会で検討修正の後、サーベ

イランス委員会のホームページ上に掲載した。 

 

D.考察 

調査未終了症例（未検討・未回収症）例の数は

確実に減少しているが悉皆調査を目標としてお

り、さらに工夫・努力が必要である。 

早期診断のために各種診断基準を現行の診断基

準と比較するための新しい調査票を作成したが、

今後調査票の問題点を調査したのち、各診断基準

の感度・特異度などの検討が必要である。 

 

E.結論 

未回収調査票・未検討症例の問題と剖検率の低

さはサーベイランス調査の正確度・悉皆性を引き

上げるための重要な問題である。 

F.健康危険情報 

なし 

 

G.研究発表  

1.論文発表 

なし 

 

2.学会発表 

1) Takashi Osada, Masayuki Ohira, Hiroak

Kimura, Terunori Sano, Tadashi Tsukam

oto, Masaki Takao, Hidehiro Mizusawa 

Medical Research Council Prion Disease 

Rating Scale (MRC scale) scores of the 

Natural History Study by the Japanese 

Consortium of Prion disease (JACOP-NH

S). PRION2024(China). 2024(Poster) 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

令和7年北海道地区のプリオン病サーベイランス状況について 

 
研究分担者：矢部一郎    北海道大学大学院医学研究院神経内科 

 

 

A.研究目的 

 北海道で特定疾患治療研究事業臨床調査個人

票, 髄液マーカー検査（長崎大学）, プリオン蛋

白遺伝子解析（東北大学/国立精神・神経医療研

究センター）と感染症の予防及び感染症の患者に

対する医療に関する法律（感染症法）によりクロ

イツフェルト・ヤコブ病(CJD)が疑われた症例の

サーベイランスを行い, 臨床経過, 神経学的所見,

 髄液所見, 脳MRI所見, 脳波所見, プリオン蛋

白遺伝子解析結果などを検討した. 北海道地区

では2025年度より北海道大学病院において病理

医の尽力のもと, 整備が始まった. 病理医と脳神

経内科医, 主治医の役割などの取り決めを作成

するに当たり, 脳神経内科医のプリオン病剖検

に対する意識調査を行った.  

 

B.研究方法 

 北海道地区で指定難病制度下での臨床調査個

人票, プリオン蛋白遺伝子解析（東北大学）, 髄

液マーカー検査（長崎大学）と感染症の予防及び

感染症の患者に対する医療に関する法律（感染症

法）によりCJDが疑われた症例のサーベイランス

を行い, 臨床経過, 神経学的所見, 髄液所見, 脳

MRI所見, 脳波所見, プリオン蛋白遺伝子解析な

どを調査した.  プリオン病剖検に対しては, 2

025年7月1日より8月31日にかけて, 北海道大学

神経内科同門の医師のうち, メーリングリスト

登録のある98名に対し, Googleフォーム(Google

 LLC,米国)を用い匿名下の調査を行った. 年代

(10年刻み), 性別, 専門医資格, 一般神経疾患の

剖検経験, 疑い例を含むプリオン病症例数, プリ

オン病剖検検討の有無, ガイドラインに基づい

た防護を前提とした上でのプリオン病剖検参加

意欲について意識調査を実施した. 統計学的処

理についてはダミー変数を作成し, 主な項目に

ついて, Python 3を用い, クロス集計, ロジス

ティック回帰分析及び, K-means およびWard

法による階層クラスタリングを行った.  

 

（倫理面への配慮） 

患者さんご本人とご家族に説明を行い, 書面

にて同意を得た上で調査を行った.  

 

C.研究結果 

2024年11月から2025年10月までの期間中に2

1例のサーベイランスを実施した結果, 孤発性CJ

D15例, 遺伝性CJD1 例で, 診断保留3例, 否定1

例であった. 遺伝性CJDはV180Iバリアントであ

った. 北海道地区ではサーベイランス調査の開

始から, これまで474例を調査している. 全体の

男女比は男性192例女性282例であった. 診断の

内訳は2024年11月1日時点では孤発性CJD(sCJ

D) 269例, 遺伝性CJD60例, 硬膜移植後CJD14

例, 診断保留7例, 否定122例であり変異型CJD

は認めていない.  

   プリオン病剖検に関する匿名下の調査に対し,

 98名中45名より回答を得た. 回答者の属性を以

下のTable 1に提示する. プリオン病剖検に対す

る意欲では, 積極的に立ち会いや記録係を務め

たいが14名(31.1%), 「他に誰も務めるものがい

研究要旨  

2024 年 11 月から 2025 年 10 月にかけて, CJD が疑われた 21 名のサーベイランスを実施し, 

孤発性 CJD 15 名と遺伝性 CJD 1 名, 診断保留 3 例, 否定 1 例を報告した. 遺伝性 CJD1 例は

V180I バリアントであった. 北海道地区ではサーベイランス調査の開始から, これまでに 474

例を調査している. 全体の男女比は男性 192 例女性 282 例であった. 診断の内訳は 2025 年 11

月 1 日時点では孤発性 CJD(sCJD) 269 例, 遺伝性 CJD 60 例, 硬膜移植後 CJD 14 例, 診断保

留あるいは分類不能 7 例, 否定 122 例であり変異型 CJD は認めていない.  

2025 年度北海道大学病院において病理医の尽力のもとプリオン病剖検体制整備を開始した. 

病理医と脳神経内科医, 主治医の役割などの取り決めを作成するに当たり, 脳神経内科医のプ

リオン病剖検に対する意識調査を行った. 脳神経内科医のプリオン病剖検意欲に最も寄与する

のはプリオン病の診療経験数であった.  
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ない場合にのみ務めたい」が57.8%, 「絶対に立

ち会いたくない」（否定的)が5名(11.1%)であっ

た(Fig. 1).  

 

Table 1 

変数 カテゴリ n (%) 

年代 30歳未満 2 (4.4%) 

 
30代 19 (42.2%) 

 
40代 7 (15.6%) 

 
50代 9 (20.0%) 

 
60代 4 (8.9%) 

 
70歳以上 4 (8.9%) 

性別 男性 32 (71.1%) 

 
女性 12 (26.7%) 

 
回答希望せず 1 (2.2%) 

神経内科専門医 あり 38 (84.4%) 

 
なし 7 (15.6%) 

専門医数 0資格 6 (13.3%) 

 
1〜2資格 16 (35.6%) 

 
3〜4資格 23 (51.1%) 

一般剖検経験 0例 5 (11.1%) 

 
1〜5例未満 26 (57.8%) 

 
5例以上 14 (31.1%) 

プリオン病経験 0例 10 (22.2%) 

 
1〜5例未満 14 (31.1%) 

 
5〜10例未満 12 (26.7%) 

 
10例以上 9 (20.0%) 

剖検検討経験 あり 16 (35.6%) 

 
なし 20 (44.4%) 

 
各変数と剖検意欲についてχ²検定を施行した. プ

リオン病診療経験数においてのみ有意差を認めた

（p=0.007）.  

 

 

Table 2 

プリオン病経験数 
積極的 

n(%) 

消極的 

n(%) 

否定的 

n(%) 

合計 

(n) 
p値* 

0例 1 (10.0%) 7 (70.0%) 2 (20.0%) 10  

1〜5例未満 1 (7.1%) 12 (85.7%) 1 (7.1%) 14  

5〜10例未満 5 (41.7%) 5 (41.7%) 2 (16.7%) 12  

10例以上 7 (77.8%) 2 (22.2%) 0 (0.0%) 9 0.007 

 
 

 

プリオン病剖検への積極的意欲を従属変数とし

て単変量ロジスティック回帰分析を施行したと

ころ, プリオン病診療経験数（OR=4.24, 95%CI

 1.73–10.41, p=0.002）が唯一有意な予測因子で

あり, 1カテゴリ（例えば「1〜5例未満」→「5

〜10例未満」）増加するごとに積極的意欲のオッ

ズが4.24倍上昇した(Fig.2).  

 
Fig.2 プリオン病剖検への積極的意欲に関する単変量ロジスティック回帰分析 

 クラスター分析ではK=3のクラスターを構成し

た(Table 3). クラスタ間の意欲スコアを比較し,

 Kruskal-Wallis検定では統計的有意差には至ら

なかったが（H=4.54, p=0.103）, C3（高経験・

積極群）の積極的率（53.3%）はC1（14.3%）・

C2（21.7%）を大きく上回り, 臨床的に意味のあ

る差を示した. C3（高経験・積極群）は「プリオ

ン病診療経験が豊富かつ剖検検討経験あり」とい

う共通点を持ち, 53.3%が積極的意欲を示した. 

これはプリオン病経験がグループレベルでも剖

検意欲を規定することを支持する.  
Table 3 
 

クラスタ n 
 

年代 (mean) 
 

プリオン病 経験(mean) 
剖検検討率 

(%) 

積極的率 

(%) 

C1：低経験・

若手群 
7 1.71 (30代以下) 0.86 (1〜5例未満相当) 14.3 14.3 

C2：中経験・

中間群 
23 3.22 (40〜50代) 1.00 (1〜5例未満) 8.7 21.7 

C3：高経験・

積極群 
15 3.67 (40〜50代) 2.40 (5〜10例相当) 86.7 53.3 

 

 

D.考察 

通常の剖検数増加がプリオン病剖検数を引き

上げる上で重要であること, 体制構築が剖検数

増加に貢献することが報告されている(Horimot

o, J Neurol Sci.2021, Takao, J Neurol Sci. 

2017).英国ではCOVID-19パンデミック中でも

プリオン病剖検数が大きく変化せず, 体制整備

による剖検数の維持確保の重要性が指摘された
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(Watson, Eur J Neurol. 2022).これまで医師

側の要因に関して着目した報告はない.プリオン

病の症例経験, 神経疾患の剖検機会を積極的に

高めることは, プリオン病剖検率の向上をもた

らす可能性がある.制約として, 日本の脳神経内

科医は約10,000人であるので, 95%信頼水準, 許

容誤差±5%, 回答割合50%の設定では, およそ3

70人程度のサンプル数が必要となり, 本報告は

探索的な検討となる. 

 
E.結論 

 2025年度までの北海道地区におけるプリオン

病サーベイランス調査結果を提示する. プリオ

ン病以外の疾患の剖検及びプリオン病診療への

参加を促すとともに, 立会いを希望しない担当

医でも剖検への道筋を確保できる体制構築が重

要であることを示す知見を得た.  

 
F.健康危険情報 

なし 

 
G.研究発表 

1.論文発表 

Fujii S, Takahashi-Iwata I, Oshima Y, 

Horiuchi K, Tanei Z, Satoh K, Kitamoto T, 

Tanaka S, Yabe I. Amyloid-beta pathology in a 

case with dementia with Lewy bodies with a 

rapidly progressive clinical course similar to 

Creutzfeldt-Jacob disease. Neuropathology. 

2025 Jun;45(3):241-247. 

 
2.学会発表 

岩田, 野村, 矢部: プリオン病剖検への参加意欲に

関する意識調査.第117回日本神経学会北海道地方

会. 2025年 (札幌) 

 
H.知的財産権の出願・登録状況 
1.特許取得 

なし 

 
2.実用新案登録 

なし 

 
3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 
東北地方におけるプリオン病のサーベイランス状況  

 
研究分担者：青木正志   東北大学大学院医学系研究科神経・感覚器病態学講座神経内科学分野 
研究協力者：加藤昌昭   総合南東北病院 脳神経内科 

 

 

A.研究目的 

東北 6 県におけるプリオン病の疫学、臨床症

状等を調査し、解析する。 

 
B.研究方法 

2025年度（令和7年度）における東北地方在住

で新規申請されたプリオン病疑い患者について

のサーベイランスを行った。主治医へ電話あるい

は電子メールによる確認と共に、必要に応じて宮

城県の症例については実地調査を行った。その他

の県の症例についてはその県の専門医に依頼し

調査を行った。 

 
（倫理面への配慮） 

患者個人情報取り扱いに関しては匿名化を行

い、患者、家族にサーベイランスに協力いただ

くことに関して書面にて同意を取得した。 

 
C.研究結果 

サーベイランスの対象となった症例は、2024

年 11月から 2025年 10月までの 1年間で 47例

であった。内訳としては、青森県 8 例、秋田県

10 例、岩手県 9 例、宮城県 9 例、山形県 3 例、

福島県 8例であった。孤発性プリオン病が 29例、

獲得性クロイツフェルト･ヤコブ病 0 例、遺伝性

プリオン病の症例 3 例（V180I 変異が 3 例）、

その他が 3 例、プリオン病否定例 12 例であった

（次ページ図）。令和 7 年度は 32 例で、令和 6

年度の 31 例とほぼ同様であった。平均年齢は

72.7 歳、男性 16 例、女性 16 例であった。プリ

オン病を否定できた症例は 12 例となった。 

 

 
 

研究要旨  

【目的】東北地方におけるプリオン病の疫学、症状を調査、解析する。 

【方法】2025 年度（令和 7 年度）における東北地方在住で新規申請されたプリオン病疑い患者

についてのサーベイランスを行った。サーベイランスの対象となった症例に関し、主治医に電話、

電子メールにて調査依頼、あるいはその施設の専門医に依頼し調査した。 

【結果】サーベイランスの対象となった症例は、2024 年 11 月から 2025 年 10 月までの 1 年間

で 47 例であった。内訳としては、青森県 8 例、秋田県 10 例、岩手県 9 例、宮城県 9 例、山形県

3 例、福島県 8 例であった。孤発性プリオン病が 29 例、獲得性クロイツフェルト･ヤコブ病 0 例、

遺伝性プリオン病の症例 3 例（V180I 変異が 3 例）、その他が 3 例、プリオン病否定例 12 例で

あった。 

【結語】東北地方におけるプリオン病のサーベイランス状況を報告した。今後も継続的に調査を

行うことが必要である。 
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D.考察 

プリオン病発症率は東北 6 県人口約 850 万人

とすると、年間発症率は約 0.37 人/10 万人/年で

あった。令和 3 年度に新規診断数が減少して以

降、近年は増加傾向にある。また、報告元の医

療機関は偏在しているが、居住地は東北地方全

体に分布しており、本疫学調査は調査地域全体

を網羅していると考えられた。 

 
E.結論 

 
東北地方におけるプリオン病のサーベイラン

ス状況を報告した。今後も継続的に調査を行う

ことが必要であると考える。 

 
F.健康危険情報 

なし 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 
2.学会発表 

なし 

 
H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 
2.実用新案登録 

なし 

 
3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

新潟・群馬・長野における令和7年度のプリオン病サーベイランス 

 
研究分担者：小野寺理   新潟大学脳研究所神経内科学分野 

研究協力者：畠山公大   新潟大学脳研究所統合脳機能研究センター臨床機能脳神経学分野 

 

 

A.研究目的 

新潟・群馬・長野3県におけるプリオン病の発

生状況(人口に対する発症頻度、孤発性・遺伝性・

獲得性の割合)が、本邦の他ブロックと比べ特徴

があるか、あるいは前年度と比べ変化があるかを

確認する。 

 

B.研究方法 

新潟・群馬・長野３県からプリオン病サーベイ

ランスに登録された症例全例を対象とし発生状

況を把握するとともに、主治医に個々の症例に関

し発症後の経過を含めた詳細な臨床情報を確認

した。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究において、対象症例のプライバシーの保

護に関する規則は遵守されており、また情報開示

に関し当施設所定の様式に基づいた同意を取得

している。 

 

C.研究結果 
令和7年度は新潟・群馬・長野3県において19

件（全て新規症例）のサーベイランス調査を行い、
令和7年9月と令和8年2月のサーベイランス委員
会で検討した。 

新規症例のうち孤発性CJD probable 10例、 

possible 1例、遺伝性CJD probable 5例であり、

dCJDの発生は認めなかった。２例は否定例であ

り、1例は判定保留で要追跡症例となった。 

 

D.考察 

令和7年度の新潟・群馬・長野3県におけるCJD

の発生状況はほぼ例年通りと考えられた。 

 

 

 

E.結論 

プリオン病は感染症の側面をもつ疾患であるこ

とから、引き続き新潟・群馬・長野3県における

発生状況を監視する必要がある。 

 

F.健康危険情報 

なし 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 

2.学会発表 

なし 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

特記事項なし 

研究要旨  

新潟・群馬・長野の 3 県におけるプリオン病の発生状況を調査し、サーベイランス委員会に報

告するとともに、特異な経過等を呈した例は個々に発表・報告を行う。 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

神奈川県・静岡県・山梨県のプリオン病サーベイランス調査(2025) 

 
研究分担者：田中章景   横浜市立大学大学院医学研究科神経内科学・脳卒中医学 

研究協力者：岸田日帯   横浜市立脳卒中神経脊椎センター脳神経内科 

 

 

A.研究目的 
プリオン病のサーベイランス調査は1999年よ

り開始され、全国を10のブロックに分け、該当す
る地域で発生したすべてのプリオン病あるいは
プリオン病疑いの症例を調査し、毎年２回のプリ
オン病サーベイランス会議で症例報告・登録をお
こなっている。 
我々は神奈川県・静岡県・山梨県におけるサー

ベイランス調査を担当している。また、担当地域
で発生したインシデント調査にも適宜同行して
いる。2025年の神奈川・静岡・山梨の３県にお
けるプリオン病サーベイランス調査について報
告する。 
また、V180I変異を有する遺伝性クロイツフェ

ルト・ヤコブ病（gCJD V180I）は、本邦で最も
多い遺伝性CJDのタイプで、高齢発症、緩徐進行
性であるほか、脳波検査では全般性周期性放電的
鋭波複合体（generalized periodic discharges: 
GPDs）が出現しにくいことが知られている。孤
発性CJD（sCJD）患者の脳波では、発症早期は
徐波化がみられるのみであるが、病期の進行に伴
ってGPDが出現することが一般的である。一方、
gCJD V180I における病期の進行と脳波所見の
関連については、GPDが経過中に出現するのか
を含めて報告が少ない。サーベイランス調査の過
程で長期にわたり脳MRI・脳波検査をフォローし
えたgCJD V180I症例について報告する。 
 
B.研究方法 
プリオン病と診断された症例、またはプリオン

病が疑われてプリオン蛋白遺伝子検査や髄液
14-3-3蛋白やRT-QUIC検査が施行された症例に
ついて、原則、全例の臨床症状、検査結果につい
て地区担当のサーベイランス委員または各県の
担当医が調査し、年2回開催されるサーベイラン
ス委員会ですべての症例の検討、診断の確認や経

過のフォローを行っている。我々は、神奈川・静
岡・山梨県におけるプリオン病のサーベイランス
調査を担当しており、2025年の調査状況につい
て報告する。 
また、長期フォローした貴重なgCJD V180I症

例についての報告をおこなう。 

 
（倫理面への配慮） 
サーベイランス調査をおこなう段階では臨床

個人調査票には、患者の氏名は記載されておらず、
連結可能匿名化をおこなっており、個人情報の漏
洩に十分注意を払っている。本研究は観察研究で
あり、あらたなサンプルの採取などは含まれず、
対象となる患者への侵襲的な処置を伴わないた
め、不利益を生ずることはない。 

 
C.研究結果 

2025年に報告した症例数は57例で、そのうち
プリオン病は42例（73.7％）だった。一方、プリ
オン病が否定されたのは15例（26.3％）であり、
否定例は、アルツハイマー病（2例）、前頭側頭
型認知症（2例）、脳炎・脳症（2例）、てんかん、
レビー小体型認知症、多系統萎縮症、白質脳症、
悪性リンパ腫、ビタミン欠乏症、統合失調症、熱
中症、せん妄が各1例ずつだった。 
 プリオン病では、女性が16例（38.1%）、平均
発症年齢は71.9±10.9歳（46-95歳）であった。孤
発性CJDは30例（71.4%；definite 1例、probable 
20例、possible 9例）、遺伝性CJDは12例（28.6%）
であり、獲得性CJD は認められなかった。 
遺伝性CJDではV180I遺伝性CJD（V180I）が8
例、E200K遺伝性CJD（E200K）3例、M232R
遺伝性CJD（M232R）1例だった。プリオン遺伝
子検索を施行されているプリオン病は28例
（66.7％）であった。 

研究要旨  

1999年より開始されたプリオン病サーベイランスに基づき、神奈川・静岡・山梨の 3県で 2025

年の調査を実施した。プリオン病または疑い例を対象に臨床情報や検査結果を収集し、委員会で

診断確認と経過観察を行った。報告 57例中 42例（73.7％）がプリオン病で、内訳は孤発性 CJD30

例、遺伝性 CJD12 例であった。遺伝性では V180I 変異が最多であった。否定例 15 例はアルツ

ハイマー病や脳炎など多様であった。疫学的には例年と大きな変化は認めなかった。さらに、長

期経過を追跡した V180I 変異例では、脳波で GPD(generalized periodic discharges）は認めず、

CSSEDs(central sagittal sporadic epileptiform discharges)類似所見が出現した。今後 GPD出

現の可能性もあり、継続的な観察が重要と考えられた。 
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症例報告 
70歳代女性。X-7年3月偶発的に脳MRI異常を

指摘され、9月に四肢の不随意運動が出現し、11
月から言葉が出づらく辻褄の合わない言動が増
えた。12月には、失語、観念運動失行、感覚刺激
で誘発されるミオクローヌス様の不随意運動、両
側腱反射亢進を認め、MRI拡散強調画像
（MRI-DWI）で両側大脳皮質に広範な高信号域
の拡大がみられた。PRNP遺伝子検査でV180I変
異（コドン129MM、コドン219EE）が確認され、
probable gCJD V180Iと診断した。X-6年、模倣
は可能だが指示動作は困難となった。X-5年には
強制泣きが目立ち、X-4年になると反応が乏しく
なり、四肢痙性も徐々に強くなった。X年、強い
四肢痙性を認め、座位に背もたれを必要とし全介
助ではあるものの、経口摂取は継続して可能であ
る。 
検査は1年に１回程度施行され、脳MRI-DWI

では大脳皮質高信号域が徐々に拡大して後頭葉
を除く全周性となった。その後、後頭葉、大脳基
底核に淡い高信号域が出現したが、ほかの部位の
皮質高信号は消退し、脳萎縮・脳室拡大が目立つ
ような変化を呈した。脳波は徐波化を認めるが、
GPDsは認められず、経過7年目に睡眠中に
multifocal and diffuse spikeを認めた。この波形
はMatsubayashiらが報告したcentral sagittal 
sporadic epileptiform discharges（CSSEDs）に
類似していた(Matsubayashi et al. Prion 19(1): 
17-24, 2025)。 

 

D.考察 
2025年のサーベイランス調査では、疫学的に、

神奈川・静岡・山梨県においては、発生や病型を
含め、例年と比較して特記すべき変化は認められ
なかった。 

GPDsは古典的sCJDのような病理学的にtype 

1プリオンが蓄積するプリオン病に特徴的な脳波

所見である。CSSEDsはsCJD患者でGPDsに先

行して出現しやすい脳波所見と考えられている。

gCJD V180Iでは、わずかなtype 2 プリオンが

検出されるのみでtype 1プリオンの混在はない

ため、GPDsが検出されにくいと推測される。し

かし、type 2プリオン主体の変異型CJD（vCJD）

でも長期経過によりGPDsが認められる報告も

あるため、本症例のような長期経過のgCJD V1

80Iでは、CSSEDsに引き続き今後GPDsが出現

する可能性があると考えられ、注意深いフォロー

アップが必要である。 

 
E.結論 

2025年は、神奈川・静岡・山梨3県で57例のプ
リオン病が疑われた患者のサーベイランス調査
をおこなった。プリオン病は42例で、孤発性
CJD30例、遺伝性CJD12例だった。 
遺伝性CJDのうち、長期経過のgCJD-V180I症

例において、CCSEDs類似の脳波所見をみとめた。 

 

F.健康危険情報 

なし 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 
2.学会発表 

岸田日帯，北澤悠，上田直久，田中章景，城倉

健．７年の経過で脳波を確認できたV180I変異

遺伝性クロイツフェルト・ヤコブ病．第29回日

本神経感染症学会総会・学術大会，2025年10

月23-24日，松本 

 
H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

該当なし 

 

2.実用新案登録 

該当なし 

 

3.その他 

該当なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

研究課題：プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

プリオン蛋白遺伝子 V180I変異を有し、認知症の家族歴がある若年発症Alzheimer病の1例 

 
研究分担者：濵口 毅   金沢医科大学脳神経内科学 

研究協力者：濵野忠則  金沢医科大学高齢医学 

研究協力者：川崎康弘  金沢医科大学精神神経科学 

研究協力者：上原 隆  金沢医科大学精神神経科学 

研究分担者：佐藤克也  長崎大学医歯薬学総合研究科 

研究協力者：原 範和  新潟大学脳研究所附属生命科学リソース研究センター 

研究協力者：宮下哲典  新潟大学脳研究所附属生命科学リソース研究センター 

研究協力者：池内 健  新潟大学脳研究所附属生命科学リソース研究センター 

研究分担者：北本哲之  国立精神・神経医療研究センター 

研究協力者：朝比奈正人  金沢医科大学脳神経内科学 

 

 

研究要旨  

【目的】プリオン蛋白遺伝子(PRNP) V180I 変異が Alzheimer 病(AD)発症に影響する可能性について

検討する。 

【方法】北陸地域のプリオン病サーベイランス調査で判明した若年発症 AD で PRNP V180I 変異を

有していた症例について検討した。 

【結果】症例は 47 歳時に仕事のやり取りの内容を忘れるようになり、仕事のミスが続き、私生活で

の予定も忘れるようになり、発症から 8 ヶ月後に当院を受診した。家族歴では兄が 47 歳より物忘れ

があり、その後進行し、認知症と診断され、55 歳で突然死した。母も 65 歳から物忘れがあり、その

後、認知症と診断された。詳細は不明であるが母方祖母も物忘れの既往があった。診察では MMSE 

20/30 (日付-4, 場所-1, 計算-2, 遅延再生-3)と見当識障害と近時記憶障害を主とした認知機能障害を

認めた。認知機能障害を除き神経学的異常を認めなかった。一般血液検査に異常なく、頭部 MRI で

は両側海馬に軽度の萎縮を認めたが、拡散強調画像（DWI）で異常信号を認めなかった。脳脊髄液検

査では細胞数、蛋白、糖は正常であったが、A42/A40 は 0.036 (正常：0.067 以上)と低下し、リン

酸化タウは 175 pg/mL (正常：21.5-59.0 pg/mL)と上昇していた。以上の結果から若年発症 AD と診

断した。認知症の家族歴を有していたことから、本例の遺伝子全エクソーム解析を行った。アミロイ

ド前駆体蛋白(APP)、プレセニリン(PSEN)1、PSEN2 遺伝子に変異を認めず、アポリポ蛋白 E(ApoE)

遺伝子は4/4 であった。また PRNP V180I 変異を有していた。 

【考察】本例は家族歴をもつ 47 歳発症の若年性認知症例である。頭部 MRI では PRNP V180I 変異

を有する遺伝性プリオン病に特徴的な DWI での皮質高信号を認めず、プリオン病は未発症と判断し

た。本例の認知症の原因として画像検査と脳脊髄液バイオマーカーの結果は AD を示唆した。本例で

は APP、PSEN1、PSEN2 遺伝子に病的変異は認めなかったが、ApoE 4/4 を有しており、ApoE 遺

伝子が本症例の認知症の若年発症および家族歴に関与したと考えた。PRNP V180I 変異が AD 発症に

与える影響は不明であるが、過去に PRNP V180I 変異を有する若年発症 AD が 1 例報告されており、

本例でも PRNP V180I 変異が AD 発症に関与した可能性がある。今後の症例の蓄積が望まれる。 

【結論】認知症の家族歴を有する若年発症 AD の症例で PRNP V180I 変異を有する症例を報告した。

本例の AD 発症には ApoE 4/4 に加え PRNP V180I 変異が影響している可能性を考えた。 
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A.研究目的 

プリオン蛋白遺伝子（PRNP）V180I variantを

有する遺伝性Creutzfeldt-Jakob病（CJD）（V180I

-gCJD）は、我が国で最も頻度の高い遺伝性プリオ

ン病の病型で、高齢発症で、プリオン病としては緩

徐進行性で、脳波上周期性同期性放電（PSD）を認

めず、孤発性CJDの典型例とは病型が異なる1)。た

だ、頭部MRI拡散強調画像（DWI）で大脳皮質の

高信号を認めることが知られており1)、頭部MRI D

WIを行えばV180I-gCJDを疑うことはそれ程困難で

はない。今回、認知症の家族歴がある若年発症Alz

heimer病（AD）の症例でアポリポ蛋白E(ApoE)遺

伝子4/4に加えてPRNP V180I variantを有す

る症例を経験したので報告する。 

 

B.研究方法 

令和7年度に北陸地域で診断されたPRNP V18

0I variantを有する若年発症ADの臨床経過や検

査結果を検討する。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は患者の症例報告であり、倫理審査は行

う必要がない。 

 

C.研究結果 

症例は47歳時に仕事のやり取りの内容を忘れ

るようになり、仕事のミスが続き、私生活での

予定も忘れるようになり、発症から 8 ヶ月後に

当院を受診した。家族歴では兄が 47 歳より物忘

れがあり、その後進行し、認知症と診断され、

55 歳で突然死した。母も 65 歳から物忘れがあ

り、その後、認知症と診断された。詳細は不明

であるが母方祖母も物忘れの既往があった。診

察では MMSE 20/30 (日付-4, 場所-1, 計算-2, 

遅延再生-3)と見当識障害と近時記憶障害を主と

した認知機能障害を認めた。認知機能障害を除

き神経学的異常を認めなかった。一般血液検査

に異常なく、甲状腺機能、血中アンモニア、ビ

タミン B1 は正常であった。頭部 MRI では両側

海馬に軽度の萎縮を認めたが、拡散強調画像

（DWI）で異常信号を認めなかった。脳血流

SPECT では左頭頂葉、左側頭葉前方、両側後部

帯状回、両側楔前部に血流低下を認めた。脳脊

髄液検査では細胞数、蛋白、糖は正常であった

が、A42/A40 は 0.036 (正常：0.067 以上)と低

下し、リン酸化タウは 175 pg/mL (正常：

21.5-59.0 pg/mL)と上昇していた。以上の結果か

ら若年発症 AD と診断した。認知症の家族歴を

有していたことから、本例の遺伝子全エクソー

ム解析を行った。アミロイド前駆体蛋白(APP)、

プレセニリン(PSEN)1、PSEN2 遺伝子に変異を

認めず、アポリポ蛋白 E(ApoE)遺伝子は e4/e4

であった。また PRNP V180I 変異を有していた。 

 

D.考察 

本例は家族歴をもつ47歳発症の若年性認知症例

である。頭部MRIではPRNP V180I変異を有す

る遺伝性プリオン病に特徴的なDWIでの皮質高

信号を認めず、プリオン病は未発症と判断した。

本例の認知症の原因として画像検査と脳脊髄液

バイオマーカーの結果はADを示唆した。本例で

はAPP、PSEN1、PSEN2遺伝子に病的変異は認

めなかったが、ApoE 4/4を有しており、ApoE

遺伝子が本症例の認知症の若年発症および家族

歴に関与したと考えた。PRNP V180I変異がAD

発症に与える影響は不明であるが、過去にPRNP

 V180I変異を有する若年発症ADが1例報告され

ており2)、本例でもPRNP V180I変異がAD発症

に関与した可能性がある。今後の症例の蓄積が望

まれる。 

 

E.結論 

認知症の家族歴を有する若年発症ADの症例で

PRNP V180I変異を有する症例を報告した。本

例のAD発症にはApoE 4/4に加えPRNP V180

I変異が影響している可能性を考えた。 
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H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

2025年度 愛知、岐阜、三重の3県におけるプリオン病サーベイランス結果 

 
研究分担者：熱田直樹   愛知医科大学医学部神経内科学 

研究協力者：小出弘文   愛知医科大学医学部神経内科学 

    研究協力者：岡本亜香里  愛知医科大学医学部神経内科学 

    研究協力者：黒田典孝   愛知医科大学医学部神経内科学 

    研究協力者：安藤宏明   愛知医科大学医学部神経内科学 

    研究協力者：福岡敬晃   愛知医科大学医学部神経内科学 

 

 

A.研究目的 

 東海地区（愛知県、岐阜県、三重県）における

プリオン病サーベイランス調査を行い、同地区に

おけるプリオン病の実態を明らかにする。 

 

B.研究方法 

 令和6年10月から令和7年9月までに東海地区

からプリオン病サーベイランスに登録された症

例全例を対象として、臨床経過、神経学的所見、

髄液所見、脳MRI所見、脳波所見、プリオン蛋白

遺伝子解析などを調査した。 

 

（倫理面への配慮） 

 患者個人情報取り扱いに関しては匿名化を行

い、患者、家族にサーベイランスにご協力いただ

くことに関して書面にて同意を取得した。 

 

C.研究結果 
 令和7年2月と9月のサーベイランス委員会で
検討された37例のうち、sCJD症例は19例（確実
例2例、ほぼ確実例13例、疑い例4例）で愛知県1
5例、岐阜県0例、三重県4例、であった。sCJD
の平均発症年齢は72歳で、男女比は男性例12（6
3％）、女性7例（37％）であった。 

 gCJD症例は8例（V180I変異6例、E200K変異

1例、P102L変異(GSS)1例)。gCJDのうちV180I

変異症例は平均発症年齢83.5歳で男性3例、女性3

例であった。GSS症例は愛知県出身の男性で、発

症時53歳であった。 

 非プリオン病症例は5例（肝性脳症、痙攣後脳

症、脳梗塞後遺症、認知症、脳炎後遺症）。診断

不能は1例。硬膜移植の可能性が高いが確定に至

らなかったプリオン病分類不能が1例。非プリオ

ン病症例と診断不能例で全体の16％を占めてい

た。要追跡3例であった。 

 

D.考察 

 令和6年10月から令和7年9月までの東海地区

（愛知県、岐阜県、三重県）におけるCJDの発生

状況は国内他県と比較し明らかな差違はないと

考えられた。 

 

E.結論 

 最近の愛知、岐阜、三重の3県におけるプリオ

ン病サーベイランス状況に関して報告した。今後

も継続して調査を行い、未回収の症例に関しても

各県の専門医と連携して回収の努力を行う予定

である。 

 

F.健康危険情報 

なし 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 

2.学会発表 

なし 

 

 

 

研究要旨  

東海地区（愛知県、岐阜県、三重県）におけるプリオン病サーベイランス調査を行い、同地区

におけるプリオン病の実態を明らかにすることを目的に、令和 6 年 10 月から令和 7 年 9 月ま

でに東海地区からプリオン病サーベイランスに登録された症例全例を対象として、臨床経過、

神経学的所見、髄液所見、脳MRI所見、脳波所見、プリオン蛋白遺伝子解析などを調査しその

結果を報告した。 
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H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

近畿ブロックにおけるプリオン病サーベイランス 

 
研究分担者：木村康義   大阪大学大学院医学系研究科神経内科学 

 

 

A.研究目的 

近畿ブロックにおけるプリオンサーベイラン

ス状況 

 
B.研究方法 

近畿ブロックにおけるプリオンサーベイラン

ス状況について報告し、現状での課題について検

討する。 

 
（倫理面への配慮） 

今回の報告に関しては個人情報保護の観点か

ら、個人が特定できるような情報に関しては一切

開示しないように配慮を行っている。 

 
C.研究結果 

2015年4月から2025年11月末までに調査依頼

を受けたのは774例であった。内訳としては、大

阪府339例、兵庫県180例、京都府121例、滋賀県

69例、奈良県47例、和歌山県18例であった。20

25年11月末までに533例の情報を収集した。孤発

性クロイツフェルト・ヤコブ病の件数はほぼ確実

例227例、疑い例95例であった。遺伝性プリオン

病についてはV180I変異31例、E200K変異4例、

M232R変異5例、P102L変異3例、E200G変異1

例、D178N変異2例、エクソン2のc.269_270ins

変異1例、120bp insertion1例であった。1例はV

180IとM232Rのdouble mutationであった。 

 
D.考察 

近畿ブロックにおける人口10万人あたりの依

頼件数は約3.9件であった。概ね都道府県ごとの

依頼件数は人口比に比例する傾向にあったが、和

歌山県では人口10万人あたり累計で約2.1例と他

県に比して低い割合であった。神経内科医が少な

い地域においても、プリオン病を疑う症例のサー

ベイランスへの参加を促していく必要が示唆さ

れた。回収率については都道府県ごとの差は少な

く、各都道府県委員の先生の協力によりプリオン

病の診断が進んでいることが示された。 

 
E.結論 

今後も継続して各都道府県の担当医と連携し、

未回収の調査結果を回収する努力を行う予定で

ある。 

 
F.健康危険情報 

なし 

 
G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 
2.学会発表 
なし 

 
H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 
なし 

 
2.実用新案登録 

なし 

 
3.その他 

なし 

研究要旨  

2015年 4月から 2025年 11月末までに調査依頼を受けたのは 774例であった。内訳としては、

大阪府 339例、兵庫県 180例、京都府 121例、滋賀県 69例、奈良県 47例、和歌山県 18例で

あった。2025 年 11月末までに 533例の情報を収集した。孤発性クロイツフェルト・ヤコブ病

の件数はほぼ確実例 227 例、疑い例 95 例であった。遺伝性プリオン病については V180I 変異

31 例、E200K 変異 4 例、M232R 変異 5 例、P102L 変異 3 例、E200G 変異 1 例、D178N 変

異 2 例、エクソン 2 の c.269_270ins 変異 1 例、120bp insertion1 例であった。1 例は V180I

とM232Rの double mutationであった。 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

中国四国地区におけるプリオン病サーベイランス 

 
研究分担者：石浦浩之   岡山大学学術研究院医歯薬学域脳神経内科学 

研究協力者：武本麻美   岡山大学学術研究院医療開発領域脳神経内科学 

研究協力者：田所 功   岡山大学学術研究院医歯薬学域脳神経内科学 

 

 

A.研究目的 

プリオン病サーベイランス調査を通じて、中

国・四国地区におけるプリオン病の疫学的・地

誌的特徴について明らかにし、本邦の疫学デー

タとの比較を行い、地域的な特徴を明らかにす

る。また当該地域で多く報告されている V180I 

PRNP 遺伝子変異を伴う家族性プリオン病につ

いての疫学的、地誌的および臨床的特徴につい

ても明らかにする。 

 

B.研究方法 

中国四国地区においてプリオン病サーベイラ

ンス委員会に報告された症例について、中国四国

各県のCJD担当専門医の協力のもとに電話・訪問

調査を行い、定期的に開かれるサーベイランス委

員会にて個々の患者のプリオン病の診断（病型、

診断の確実性、他）についての評価を行った。 

 

（倫理面への配慮） 

当研究における匿名化された個人情報を含む

研究結果の発表に関しては、サーベイランス事務

局のある国立精神・神経医療研究センター倫理委

員会の審査承認を受け、すべての患者の同意を得

ている。 

 

C.研究結果 

2025 年度においては、中国四国地区において

35 例のサーベイランスを行い、孤発性 CJD 24

例、遺伝性 CJD 2 例を認めた。5 例は CJD を否

定され、2 例は調査終了、2 例が保留となった。 

当該地区における 1999 年 4 月から 2025 年 9

月の通算では、感覚自律神経ニューロパチー症

例を含めると 463 例がプリオン病（確実、ほぼ

確実、疑い）と判定された。その内訳は、孤発

性 CJD 380 例 (82.0%)、遺伝性 CJD 81 例 

(17.5%)、獲得性 CJD (硬膜移植後) 2 例 (0.4%) 

であった。変異型 CJD は同定されなかった。一

方、遺伝性 CJD のプリオン蛋白遺伝子の変異別

頻度は、 Val180Ile 56 例 (70.9%), Met232Arg 

12 例 (15.2%), 感覚自律神経ニューロパチー

p.Asp178fs 2例 (2.5%), Glu200Lys 4例 (5.1%)、

ゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー

病 (P102L) 4 例 (5.1%)、家族性致死性不眠症 

D178N 1 例 (1.3%)の順であった。 

 

D.考察 

中四国地域は遺伝性プリオン病のうち、

Val180Ile の頻度が全国統計（約 40%）に比べて

1999 年 4 月からの累積登録数で 70.6％ と頻度

が多いことが特徴に挙げられる。Val180Ile 患者

の性別や発症年齢、より詳細な地域性を調査す

るなど、今後、疫学的によりほりさげた調査を

行ってみたい。 

 

E.結論 

中国四国地区においては、遺伝性プリオン病

研究要旨  

2025 年度においては、中国四国地区において 35 例のサーベイランスを行い、孤発性 CJD 24

例、遺伝性 CJD 2 例を認めた。5 例は CJD を否定され、2 例は調査終了、2 例が保留となった。

当該地区における 1999 年 4 月から 2025 年 9 月の通算では、感覚自律神経ニューロパチー症例

を含めると 463 例がプリオン病（確実、ほぼ確実、疑い）と判定された。その内訳は、孤発性

CJD 380 例 (82.0%)、遺伝性 CJD 81 例 (17.5%)、獲得性 CJD (硬膜移植後) 2 例 (0.4%) であ

った。変異型 CJD は同定されなかった。一方、遺伝性 CJD のプリオン蛋白遺伝子の変異別頻

度は、 Val180Ile 56 例 (70.9%), Met232Arg 12 例 (15.2%), 感覚自律神経ニューロパチー

Asp178fs 2 例 (2.5%), Glu200Lys 4 例 (5.1%)、ゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー

病 (Pro102Leu) 4 例 (5.1%)、家族性致死性不眠症 Asp178Asn 1 例 (1.3%)の順であった。 
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の発生率が本邦全体および欧米とは異なった傾

向を示していた。 

 

F.健康危険情報 

なし 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 

2.学会発表 

なし 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

研究課題：プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

九州・山口・沖縄地区におけるプリオン病の疫学調査報告 

 
研究分担者：眞﨑勝久   九州大学病院 脳神経内科 

 

 

A.研究目的 

九州・山口・沖縄地区におけるプリオン病の

疫学、症状について調査を行い解析する。 

 

B.研究方法 

九州・山口・沖縄在住のプリオン病疑い患者と

して調査を行い、サーベイランス委員会に報告し

た症例を対象にその診断について集計した。福岡

県の症例については実地調査を行い、その他の県

の症例については各県の担当委員に依頼調査を

行った。 

 

（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 

2025 年度においてプリオン病疑い症例のう

ち46例についてサーベイランス調査を行い報告

した。 

孤発性クロイツフェルト・ヤコブ（CJD）病

は確実例 0例、ほぼ確実例 22例、疑い例 2例の

計 24例で、山口県 5例、福岡県 7例、佐賀県 1

例、長崎県 2 例、熊本県 2 例、大分県 3 例、宮

崎県 0例、鹿児島県 1例、沖縄県 3例であった。 

遺伝性プリオン病については遺伝性 CJD9 例

（V180I変異ほぼ確実例 8例、M232R変異ほぼ

確実例 1 例）で山口県 2 例、福岡県 3 例、佐賀

県 1 例、熊本県 1 例、大分県 1 例、沖縄県 1 例

であった。 

GSS は 6 例（P102L 変異ほぼ確実例 6 例）

で福岡県 3例、佐賀県 3例であった。7例につい

てプリオン病は否定的とされた。 

否定例では全脳照射に伴う白質脳症の疑い、

小脳失調症の疑い、SCA31、コロナワクチン接

種後脳症、大脳皮質基底核症候群、機能性脳障

害の疑い、薬剤性脳症、右硬膜下血腫の後遺症

などであった。 

また、直近 6 年間（2020-2025）でのプリオ

ン病の県別報告数について検討したところ、

GSSは福岡県 16例、佐賀県 10例、大分県 1例、

宮崎県 1 例、鹿児島県 1 例、その他の県は 0 例

であった。 

 

D.考察 

2025年度、九州・山口・沖縄ブロックの症例

としてサーベイランス委員会で検討された46症

例中、39例がプリオン病と判断され孤発性 CJD

の割合が 61.6%（24例）、遺伝性 CJDが 23%（9

例）、GSS が 15.4%（6 例）であった。遺伝性

CJD は V180I に加え 1 例で M232R をみとめ、

GSSは全例P102Lで、これまでの傾向と同様に、

福岡・佐賀で比較的多く P102L 変異 GSS が確

認された。 

2025年度の調査では、剖検による確実例は0例

であった。九州・山口・沖縄地区でプリオン病の

病理解剖の多くを担当していた九州大学神経病

理学講座が2023年3月末で閉鎖した事が影響し

ている可能性が示唆される。今後、九州・山口・

沖縄地区におけるプリオン病の病理解剖は国立

病院機構大牟田病院や国立精神神経センターな

研究要旨  

九州・山口・沖縄在住のプリオン病疑い患者についてサーベイランスを行った。福岡県の症例

については実地調査を行い、その他の県の症例については各県の担当委員に依頼調査を行った。

2025 年度においてはプリオン病疑い例 46 例についてサーベイランス委員会で報告を行った。

孤発性クロイツフェルト・ヤコブ（CJD）病は確実例 0 例、ほぼ確実例 22 例、疑い例 2 例の

24 例、遺伝性プリオン病については遺伝性 CJD9 例（V180I ほぼ確実例 8 例、M232Rほぼ確

実例 1例）、Gerstmann-Sträussler-Scheinker病（GSS）6例（P102L変異ほぼ確実例 6例）

であった。7 例についてプリオン病は否定的とされた。九州・山口・沖縄地区におけるプリオ

ン病のサーベイランス状況を報告した。今後も継続的に調査を行う方針としている。 
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ど専門機関と協力した体制充実が期待される。 

 GSSはこれまで有明海沿岸での集積が報告さ

れているように、直近6年間でも九州の中で福岡

県、佐賀県からの報告例が多く、集積性がある可

能性が示唆された。 

 

E.結論 

九州・山口・沖縄地区における 2025 年度の

プリオン病のサーベイランス状況を報告した。

今後も継続的に調査を行う。 

 

F.健康危険情報 

なし 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 

2.学会発表 

なし 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他  

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

V180I変異型gCJDの早期診断のための画像の特徴の検討 
 

研究分担者：原田雅史   徳島大学医歯薬学研究部放射線医学分野 

 

 

A.研究目的 

 弧発性CJD(sporadic CJD, sCJD)は、家族歴

がなくプリオン蛋白の遺伝子変異も伴わず、遺伝

しないことが知られているが、一方遺伝性が高く

原因のプリオン蛋白遺伝性変異が明らかになっ

ているCJDもあり、遺伝性CJD(gCJD)と呼ばれ

ている。本邦に比較的多いタイプがV180I遺伝性

CJDであり、臨床的にもsCJDに比べて、症状の

進行が遅く、アルツハイマー病等などの他の変性

疾患が疑われることもある。初期には臨床症状に

は乏しいが、画像では異常を呈することがあるた

め、その画像の特徴について検討を行い、sCJD

との所見の違いや分布の特徴について明らかに

することが目的である。 

 

B.研究方法 

 サーベイランスで遺伝子検査を行い、gCJDと

診断された症例について、画像を収集し主として

DWIとFLAIRを中心に異常信号の程度や所見及

びその分布について検討を行った。 

 評価は2名の観察者により視覚的に行い、DWI

とFLAIRの高信号の比較、及び異常信号の分布

について評価を行った。皮質の信号は、前頭葉、

側頭葉、頭頂葉、後頭葉、帯状回、及び海馬の各

皮質についての異常の有無を評価し、深部では尾

状核、被殻、視床についての異常信号の検討を行

った。 

（倫理面への配慮） 

 画像データ及び臨床データは個人が特定でき

ないようで匿名化を行い使用した。 

 

C.研究結果 

 視覚的評価の結果、V180Iにおける画像の特徴

は以下の通りである。 

1)浮腫状の皮質腫脹（Edematous Swelling）: 

V180I変異の最大の特徴は、DWIで高信号を示

する皮質が、まるで腫れているかのように厚く

見えることであり、これは sCJD ではあまり見

られない、本型に特徴的な所見といえる。 

2)広範な皮質病変: sCJD がしばしば非対称性に

始まるのに対し、V180I 変異では比較的早い段

階から広範な大脳皮質に高信号域が広がってみ

える。 

3)基底核および後頭葉・海馬の温存: 広範な皮質

病変がある一方で、基底核（尾状核・被殻）や

後頭葉、海馬付近が侵されにくいという選択的

な分布パターンを呈する。 

 

D.考察 

V180I変異を伴うgCJDは、sCJDと比較して、

MRI 画像上極めて特異なパターンを呈し、特に

注目すべきは、DWI における浮腫状の皮質腫脹

（edematous swelling）と、基底核および後頭

葉の相対的な温存という二点である。 

研究要旨  

弧発性 CJD(sporadic CJD, sCJD)は、家族歴がなくプリオン蛋白の遺伝子変異も伴わず、遺伝

しないことが知られているが、一方遺伝性が高く原因のプリオン蛋白遺伝性変異が明らかにな

っている CJD もあり、遺伝性 CJD(gCJD)と呼ばれている。本邦に比較的多いタイプが V180I

遺伝性 CJDであり、臨床的にも sCJDに比べて、症状の進行が遅く、アルツハイマー病等など

の他の変性疾患が疑われることもある。画像では異常を呈することがあるため、その特徴につ

いて検討を行った。その結果、V180I変異の最大の特徴は、DWI で高信号を示する皮質が、ま

るで腫れているかのように厚く見えること（Edematous Swelling）であり、本型に特徴的な所

見といえる。V180I 変異では比較的早い段階から広範な大脳皮質に高信号域が広がってみえる

一方で、基底核や後頭葉、海馬付近が侵されにくいという選択的な分布パターンを呈する。

V180I変異 gCJDのMRI所見は、sCJDとは明らかに異なる空間分布と信号特性を有している。

この画像的特徴の理解は、本邦に多い本型の早期診断を可能にするだけでなく、プリオン病に

おける脳部位ごとの脆弱性や、変性プロセスの多様性を解明する上でも重要な手がかりを与え

るものと推察される。 
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1)皮質腫脹の病態生理学的背景 

sCJDで見られる「リボン状の高信号」が主に

神経細胞脱落と海綿状変化を反映しているのに

対し、V180I 変異で見られる皮質の腫脹は、よ

り緩徐な変性過程における細胞外液の貯留や、

独特な空胞化の形態を反映している可能性があ

る。sCJDでは発症から数ヶ月で急速な脳萎縮が

進行するが、V180I 変異では高信号を呈しなが

らも皮質の厚みが維持、あるいは増大して見え

る期間が長く、この「腫脹」が本型における異

常プリオン蛋白（PrPSc）の蓄積様式と、それに

対する組織反応の緩慢さを象徴していると考え

られる。 

2)部位特異的な脆弱性と温存 

大脳皮質が広範に侵される一方で、基底核や

後頭葉が長期間温存される傾向が顕著であった。

sCJD、特に典型的なMM1型では基底核の高信

号は極めて早期から出現するが、V180I 変異に

おいてこれらが温存される理由は依然として不

明な点が多い。しかし、この部位特異的な分布

パターンは、臨床症状において視覚障害や急激

な錐体外路症状が目立たず、高次脳機能障害や

認知症症状が緩やかに先行するという臨床像と

密接に関連していると推察される。 

3)早期診断におけるMRIの役割と限界 

V180I 変異は家族歴を認めない症例が極めて

多く、臨床的には sCJD や他の変性疾患（アル

ツハイマー型認知症など）との鑑別が困難な場

合がある。しかし、MRI で上述のような「腫脹

を伴う広範な皮質高信号」を確認することは、

遺伝子検査を検討する上での強力な根拠となる。

一方で、DWI の高信号が極めて目立つにもかか

わらず、脳波での周期性同期性放電（PSD）の

出現率が低いという乖離も本型の特徴であり、

画像診断が臨床診断において果たす役割は

sCJD以上に大きい可能性がある。 

 

E.結論 

 V180I変異gCJDのMRI所見は、sCJDとは明ら

かに異なる空間分布と信号特性を有している。こ

の画像的特徴の理解は、本邦に多い本型の早期診

断を可能にするだけでなく、プリオン病における

脳部位ごとの脆弱性や、変性プロセスの多様性を

解明する上でも重要な手がかりを与えるものと

推察される。 

 

F.健康危険情報 

なし 

 

 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

〈雑誌〉原田雅史、藤田浩司、松下知樹、和泉唯

信、拡散強調画像の淡い高信号を見逃すな T

he Curator of Neurocognitive Disorders, 2

026; Vol3,(No.2),p4-9  

 

〈書籍〉なし  

 

2.学会発表 

なし 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

ヒトプリオン病患者の髄液中のバイオマーカーの解析と次世代QuIC法の開発 

 
研究分担者：佐藤克也   長崎大学大学院医歯薬学総合研究科 

 

 

A.研究目的 

国際比較を可能にするため、従来の第1世代（f

irst generation）RT-QuIC法から第2世代（seco

nd generation）法へと移行し、その国内運用体

制を確立する 。本年度は、国内の診断精度を国

際水準に引き上げるとともに、海外の検査施設と

の検体授受や相互解析を通じた国際共同研究の

推進を主眼とする 。これにより、各国のサーベ

イランス委員会間での感度・特異度の直接的な比

較検証を実現することを目的とする 。 

 

B.研究方法 

我々は2011年に異常プリオン蛋白試験管内増

幅法（RT-QuIC法）を発表して以来、標準化の

構築や多施設共同研究を通じて実績を積んでき

た 。この基盤に基づき、2020年から2023年度に

長崎大学に依頼された検体に対し、第2世代RT-

QuIC法を用いた前向き研究を実施する 。本年度

は特に、海外の提携機関とのサンプル授受を円滑

化し、国際比較が可能な解析プラットフォームの

構築に注力する 。同時に、提出された血液検体

等のバイオマーカーについても並行して検討を

進める。 

 

（倫理面への配慮） 

研究環境・生命倫理・安全対策に関わる全般を

所掌する部門があり、人に関わる研究・動物実験

を伴う研究・遺伝子組換え実験を伴う研究のすべ

てが、機関長への申請の手続きを必要とする。機

関長から付託された全学的メンバーで構成され

る各種実験審査委員会(倫理審査委員会、動物実

験委員会、組換えDNA実験委員会)において研究

内容が審査され、研究環境・生命倫理・安全対策

に問題がなく法律規則を順守していることが確

認されたのちに、機関長から許可される体制が取

られている。研究開始後は、人に関わる研究では

毎年、動物実験を伴う研究及び遺伝子組換え実験

を伴う研究では各機関が定める時期毎に、研究状

況を機関長に報告することになっている。検査お

よび実験については、医学部共同生物災害防止実

験施設内のBSL2，BSL3実験室を利用し、病原

体の拡散防止には万全を期している。 

 

C.研究結果 

1.プリオン病の髄液バイオマーカーの感度・特異

度の検討 

研究要旨  

本研究は、ヒトプリオン病の診断における髄液バイオマーカー、特に次世代の検出技術であ

る第 2 世代 RT-QuIC 法の日本国内における確立と、その診断性能を検証した研究の概要であ

る 。2011 年に開発された異常型プリオンタンパク増幅法（RT-QuIC 法）は、現在、より高感

度なハムスター由来蛋白等を用いる「第 2 世代」への移行が世界的な主流となっている 。本研

究では国際基準との互換性と精度向上を目指し、第 2 世代法の導入と最適化を行った 。長崎大

学では 2024 年度から 2025 年度にかけて 500 検体超の解析を実施しており、偽陽性を抑制する

ために吸光度上昇値や陽性化時間に基づく厳格な判定基準の策定を進めている 。診断精度の検

証においては、RT-QuIC 法が第 1 世代・第 2 世代ともに特異度 100%という極めて高い信頼性

を維持していることが示された 。特に孤発性プリオン病においては、第 2 世代法が従来の第 1

世代よりも高い検出感度を有することが確認されており、早期かつ正確な診断への寄与が期待

される 。一方で、14-3-3 蛋白や総タウ蛋白といった従来の生化学的マーカーも一定の感度を示

すが、特異度の面では RT-QuIC 法が圧倒的に優位であるという結果が得られている 。さらに、

世界11カ国の専門機関が参加した国際共同研究（リングトライアル）を通じ、第 2世代RT-QuIC

法や総タウ蛋白の測定が施設を問わず極めて高い再現性を持つことが証明された 。これによ

り、日本における検査体制が国際水準にあることが裏付けられるとともに、今後は欧州基準に

準拠した更なる技術開発や、症例の詳細な検討を通じた診断精度の更なる追求が展望されてい

る 。 
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プリオン病 232 症例と非プリオン病 289 症例

を対象とした解析において、第 2 世代 RT-QuIC

法の感度は 62.9％、特異度は 100％であった 。

これに対し、第 1 世代 RT-QuIC 法の感度は

64.2％、特異度は 100％であり、14-3-3 蛋白（WB

法）は感度 77.1％、特異度 83.4％、総タウ蛋白

は感度 75％、特異度 85.1％という結果が得られ

た 。疾患タイプ別では、孤発性プリオン病にお

いて第 2 世代 RT-QuIC 法が 72.8％の感度を示

し、第 1 世代の 71.7％を上回る検出性能を示し

た 。一方、遺伝性プリオン病における感度は両

世代ともに 17.0％であった 。 

２．第 2 世代 RT-QuIC 法によるプリオン病診断

体制の構築と国際共同研究（リングトライアル）

を通じた次世代バイオマーカーの検証 

国際共同研究（リングトライアル）において

は、11 カ国の検査施設が参加し、同一サンプル

を用いた検証が行われた 。その結果、第 2 世代

RT-QuIC 法および総タウ蛋白（ELISA 法）の一

致率は 10/10（10施設中10施設）と極めて高く、

技術的な再現性が証明された 。14-3-3 蛋白（WB

法）の一致率は 9/10 であり、日本国内の判定基

準は他国と比較して感度が高い傾向にあること

が示唆された 。進捗状況としては、毛根やブラ

ッシング検体といった非侵襲性組織からのプリ

オン活性測定に成功しており、期待される効果

として、本研究成果が厚生労働省の診断基準改

訂に寄与する可能性が高いと考えられる。 

 

D.考察 

第2世代RT-QuIC法は、孤発性プリオン病にお

いて従来の第1世代よりも高い検出感度を示して

いる 。本法はリングトライアルにおいて各国間

で同レベルの診断性能が確認されており、国内で

の体制確立と海外サンプルの相互解析を推進す

ることは、日本の診断基準を世界標準へと合致さ

せる上で不可欠な工程である 。偽陽性を抑制す

るための厳格な判定基準の策定を含め、国際的な

議論をリードする体制の構築が進んでいる 。 

 

E.結論 

本研究により、国際比較可能な第2世代RT-Qu

IC法の国内運用および海外サンプルとの共同解

析体制が確立された。これにより、ヒトプリオン

病の髄液診断における技術的信頼性が国際的に

実証され、世界水準のサーベイランス体制を維

持・発展させるための強固な基盤が構築された 。 

 

F.健康危険情報 

該当なし 
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H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

該当なし 

 

2.実用新案登録 

該当なし 

 
3.その他 

該当なし 
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検査項目 感度（%） 特異度（%） 

14-3-3 蛋白 (WB) 77.1 83.4 

14-3-3 蛋白 (ELISA) 75 80.7 

総タウ蛋白 75 85.1 

第 1 世代 RT-QuIC 64.2 100 

第 2 世代 RT-QuIC 62.9 100 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

プリオン病サーベイランス委員会で検討した周期性脳波異常の意義 

 
研究分担者：寺尾安生   杏林大学病態生理 

研究分担者：黒岩義之   財務省診療所、帝京大学医学部附属溝口病院脳神経内科・脳卒中センター 

研究協力者：藤田浩司    徳島大学大学院医歯薬学研究部放射線医学分野 

研究協力者：佐藤克也   長崎大学大学院医歯薬学部総合研究科医療科学専攻保健科学分野   

（脳神経内科学） 

研究協力者：阿江竜介   自治医科大学地域医療学センター公衆衛生学部 

研究協力者：北本哲之   国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター病院臨床検査部 

研究協力者：長田高志   国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター病院脳神経内科 

研究協力者：村井弘之   国際医療福祉大学医学部脳神経内科    

研究協力者：小野寺理   新潟大学脳研究所脳神経内科    

研究協力者：三條伸夫   東京科学大学大学院医歯学総合研究科脳神経病態学分野（脳神経内科）    

研究協力者：太組一朗   聖マリアンナ医科大学脳神経外科学    

研究協力者：山﨑敏正   九州工業大学大学院情報工学研究院  

研究協力者：竹岡知将   九州工業大学大学院情報工学研究院 

研究協力者：山田正仁   国家公務員共済組合連合会九段坂病院内科 

研究協力者：高尾昌樹   国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター病院臨床検査部 

研究協力者：水澤英洋   国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター 

 

 

A.研究目的 

プリオン病の脳波診断における周期性脳波異

常(PSD)の意義を、CJD のタイプ別の臨床的特

徴をビッグデータで明らかにする。 

 

B.研究方法 

プリオン病の脳波診断におけるPSDの意義を、

CJDのタイプ別、MRI画像所見14-3-3、タウ蛋白

 RT-QUICなどの検査所見など他の検査との相

関させて検討する。 

 

（倫理面への配慮） 

臨床研究倫理指針を遵守した。 

C.研究結果 
CJDサーベイランスにおけるMRIデータが揃

った3682例の脳波データを解析した。遺伝性CJ
Dの内訳ごとのPSD頻度はV180I変異が3%、P10
2L変異が11%、M232R変異が70%、E200K変異
が75%であった。PSDの頻度はtotal CJD＞non
CJD、sCJD＞gCJDであった。gCJDの中ではE
200K＞M232R＞P102L＞V180Iであり、。周期
性脳波異常(PSD)陽性群ではPSD陰性群よりも
基底核のMRI高信号率が高い、すなわち大脳皮質
と基底核の両方の高信号率が高いことが示され
た。脳波上のPSD 出現と①大脳皮質と基底核の
両方の高信号率、②脳脊髄液検査のRT-QUIC陽
性所見には高い相関がみられた。進行につれて当
初はPSDが陰性だったが陽性化した症例があり、
この症例では経過とともに大脳基底核の高信号

研究要旨  

CJD サーベイランスにおける MRI データが揃った 3682 例の脳波データを解析した。遺伝性 CJD

の内訳ごとの PSD頻度は V180I変異が 3%、P102L変異が 11%、M232R変異が 70%、E200K変

異が 75%であった。PSDの頻度は total CJD＞nonCJD、sCJD＞gCJDであった。gCJDの中では

E200K＞M232R＞P102L＞V180I であった。周期性脳波異常(PSD)陽性群では PSD 陰性群よりも

基底核の MRI 高信号率が高い、すなわち大脳皮質と基底核の両方の高信号率が高いことが示され

た。脳波上の PSD 出現と①大脳皮質と基底核の両方の高信号率、②脳脊髄液検査の RT-QUIC 陽

性所見には高い相関がみられた。進行につれて当初は PSDが陰性だったが陽性化した症例があり、

この症例では経過とともに大脳基底核の高信号が陽性となった。脳波で PSD が陰性だが大脳皮質

と基底核の両方の高信号率があり、14-3-3、タウ蛋白陽性 RT-QUIC 陰性の症例は V180I が多か

った。PSDが陰性で大脳皮質と基底核の両方の高信号率がなく、家族歴がない例ではP102L, P105L

の例が多かった。 
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が陽性となった。脳波でPSDが陰性だが大脳皮質
と基底核の両方の高信号率があり、14-3-3、タウ
蛋白陽性 RT-QUIC陰性の症例はV180I が多か
った。PSDが陰性で大脳皮質と基底核の両方の高
信号率がなく、家族歴がない例ではP102L, P10
5Lの例が多かった。 

 

D.考察 

周期性脳波異常は大脳皮質と皮質下灰白質と

が同時に障害されないと起こらないことが多く、

PSD陽性群では大脳皮質と基底核のネットワー

クの障害が起きていることを示唆する。遺伝性C

JDではPSD陽性の頻度が低いが、このことと大

脳皮質と基底核の両方の高信号率がみられにく

いことと関連していることが確かめられた。しか

しPSDと各種髄液検査所見,MRIの特徴は遺伝子

異常の種類によって異なっていた。 

 

E.結論 

周期性脳波異常は大脳皮質と基底核のネット

ワーク障害を反映していると考えられ、MRIでは

DWIにおける基底核の高信号とも関連する。 

 

F.健康危険情報 

なし 
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Tokushige, Naohiko Togashi3, Ayumi 

Uchibori, Yuji Takahashi, Shun-ichi 

Matsuda, Masashi Hamada, Kazuko 

Hasegawa, Shoji Tsuji, Yoshikazu Ugawa, 

Yasuo Terao: Eye-hand coordination in 

hereditary spinocerebellar degeneration: 

with consideration of speed. 第 55回日本臨

床神経生理学会学術大会、2025年 11月 13日、

沖縄. 

 
H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

プリオン病剖検の推進と品質管理 

 
研究分担者：村山繁雄   東京都健康長寿医療センター高齢者ブレインバンク 

 

 

A.研究目的 

 プリオン病サーベイランス病理コアとして、臨

床診断プリオン病の剖検における東京都拠点を

引き受け、プリオン病剖検数の増加に貢献する。

プリオン病の剖検診断を検証し、品質を管理する。

臨床誤診剖検診断プリオン病例のサーベイラン

ス登録を行い、サーベイランス率を向上させる。 

 

B.研究方法 

2024年度京都難病課指定プリオン病剖検拠点

として、都立神経病院と当施設が認定されたが、

院外症例の搬送剖検は当施設のみであることが、

東京都内各病院に情報発信された。 

 高齢者ブレインバンクは、臓器移植家族同意に

ならい、認知症患者に限り、本人の生前意志の許

諾により、ブレインバンクドナー登録を認めてい

る。プリオン病に関してもこのシステムを適用し、

主治医からの薦め、家族の代諾者同意によるドナ

ー登録を行った。 

 また、サーベイランスで、プリオン病疑い、経

過フォローとなった症例に対し、班員が神経病理

教育指導を行っている複数施設の神経内科担当

責任者に直接問い合わせることで、登録後調査の

援助を開始した。 

 

（倫理面への配慮） 

高齢者ブレインバンクは、健康長寿医療センタ

ーの事業として、東京都に認定されている。東京

都では剖検は医療行為とされており、当センター

は医療法にのっとり、診療拒否は出来ないという

観点で、プリオン病剖検に取り組んでいる。 

 

C.研究結果 

剖検数は、2024年の1例から、2025年には5例

に増加した。全て臨床主治医の薦めで、高齢者ブ

レインバンクコーディネーターがドナー登録同

意を得た症例である。患者死亡時、在宅施設から

の搬送剖検を行った。 

4例は正診であったが、1例は、サーベイランス

にかかっていない誤診例であった。MRI画像から、

てんかん脳症をプリオン病と誤診した症例であ

った。誤診した病院に対し、今後プリオン病サー

ベイランス登録を行うよう指導を行った。 

 年度末に、院内症例で、診断不明認知症で、ド

ナー登録、搬送剖検例が、孤発性視床型と確定診

断された。現在凍結脳を用いたseeding assayの

結果を元に、今後の病理学的検索を進める予定で

ある。 

この例は視床型の臨床的特徴を満たしておら

ず、唯一認知症の発症から死亡までの期間が2年

以内という、Mesulumがプリオン病除外のため、

発症2年以上経過していることを診断に含めてい

るルールを、ギリギリ満たしているのみであった。

担当病理診断科技師と剖検捕手には、丁寧に説明

することで、了解を得た。 

 今年度から、サーベイランスでプリオン病疑い、

研究要旨  

プリオン病サーベイランス病理コアとして、プリオン病剖検の推進と、剖検診断の品質管理

を継続した。 

 剖検の推進として、ブレインバンク生前献脳事前登録を、本人意志の許諾を元に介護者代諾

同意で行い、本人死亡時代諾者の剖検同意の元、当センターに搬送し剖検を施行した。 

東京都難病課支援の元、プリオン病剖検施設認定を受け、剖検が院内では行えない病院でコ

ーディネートの上ドナー登録を介護者より得、死亡時搬送剖検を行った。今年度は 5 例に増加

した。 

 臨床診断がプリオン病で、剖検診断で否定された症例が 1 例あり、サーベイランスにかかっ

ておらず、けいれん重積例の画像誤診であり、今後必ずサーベイランスにかけるよう教育指導

を行った。 

 臨床診断が原因不明の認知症疾患で、孤発性視床型がセンター内症例として初めて経験され、

今後進行が早い認知症の場合、サーベイランスにかけるよう院内教育を行った。 
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経過フォローとなった症例に関して、主に脳波の

フォロー、ミオクローヌスの出現の二点中心に問

い合わせ、サーベイランスが継続されることを指

導した。これにより、1例は三相波の出現、1例は

ミオクローヌスの出現で、ほぼ確実例に修正する

ことが出来た。 

 

D.考察 

本サーベイランスは、日本神経学会、日本神経

病理学会の全面協力の元、運用されている。 

臨床症状、画像、バイオマーカー、死後脳のW

estern blot、免疫染色での診断は、本邦の神経

変性疾患の神経病理診断の基盤を形成している。 

また登録患者のフォローの重要性の理解は、最

後まで患者を診るという、本邦神経内科の理念に

沿っている。 

今年度も、病因解明、根治療法開発への基盤形

成事業の継続ができた。 

 

E.結論 

プリオン病サーベイランスと連携し、患者家族

及び主治医と、ブレインバンクドナー登録システ

ムでつながることで、剖検数の増加と、新しい知

見の獲得による、病因解明と、根治療法開発への

道を築くことに、貢献出来た。 

 

F.健康危険情報 

特になし。 

 

G.研究発表 

1.論文発表 
1) Andersen KB, Krishnamurthy A, Just MK, Van 

Den Berge N, Skjærbæk C, Horsager J, Knudsen 

K, Vogel JW, Toledo JB, Attems J, Polvikoski T, 

Saito Y, Murayama S, Borghammer P: 

Sympathetic- vs. parasympathetic predominant 

body-first Parkinson’s disease- a postmortem 

study. Nature Neuroscience 2025; 5: 925- 936 

DOI: 10.1038/s41593-025-01910-9 

2) Hatakeyama Y, Kimura AM, Tsuboguchi S, 

Ratanov M, Nakamura K, Hatakeyama M, 

Nakamura Y, Watanabe M, Murakami Y, Saito 

Y, Murayama S, Kasuga K, Ikeuchi T, Igarashi 

H, Onodera O, Shimada H: A case of cerebral 

amyloid angiopathy with ipsilateral tau and 

contralateral amyloid PET uptake related to 

cadaveric dura mater implanted in childhood. 

Eur J Nucl Med Mol Imaging 2025; 8: 2737- 

2739. 

 

〈書籍〉 

なし。 

 

2.学会発表 
Kurihara M, Matsubara T, Satoh K,  

Arakawa A, Hara M, Kanemaru K,  

Iwata A, Murayama S, Saito Y: Validationof CS

F α-synuclein RT-QuIC in an autopsycohort with 

systemic assessment of Lewypathology including 

the body. APPS 2025.11.25, Nagasaki 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし。 

 

2.実用新案登録 

なし。 

 

3.その他 

なし。 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

医原性脳アミロイドアンギオパチー発症に関わる宿主要因の検討  

 
 研究代表者：山田正仁   国家公務員共済組合連合会 九段坂病院内科（脳神経内科）/ 

東京科学大学大学院脳神経病態学（脳神経内科） 

研究分担者：三條伸夫   東京科学大学大学院脳神経病態学（脳神経内科）/ 

  東京科学大学国際医工共創研究院希少神経難病治療薬開発 

  講座 

 

 

A.研究目的 

近年、アミロイドタンパク質（A）病理がヒ

ト屍体由来硬膜の移植やヒト屍体下垂体由来成

長ホルモンの投与あるいは脳神経外科手術によ

り脳アミロイドアンギオパチー（CAA）あるい

はアルツハイマー病として医原性に伝播してい

る可能性が報告されており、特に医原性

CAA(iCAA)の報告が多い。今回、iCAA 発症に

関わる宿主側の要因を検討した。 

本研究は「プリオン病感染予防ガイドライン」

の改訂に資する研究である。 

 
B.研究方法 

iCAAの症例報告を文献的に検討した。iCAAの

診断はBanerjeeらの診断基準案改訂版（probabl

e/possible）1)によった。発症年齢が55歳以上のケ

ースは孤発性CAA（sCAA）の除外が困難であり、

「発症年齢55歳未満」の項目を満たす例を対象と

した。 

（倫理面への配慮） 

 本研究は論文として公表されているデータを

解析したものである。 

 
C.研究結果 

 (1)全体像： iCAA 報告例は 53（男 40 /女 13）

例で男性に多かった（男:女 = 3:1）。硬膜移植/

脳外科手術の年齢は 0-17（平均 3.9）歳、CAA

発症年齢は 27-52（平均 40.3）歳、手術から発

症までの期間は 25-49（平均 36.0）年であった。

硬膜移植/脳外科手術の原因疾患は外傷性脳損傷

(TBI)28 例（53%）,腫瘍性疾患 11 例（21%）、

先天異常 7 例(13%)ほかであった。53 例中 30 例

（57%）で屍体由来硬膜使用の記載があった。

アポ E 遺伝子型（n = 37）は2/3 11 例、3/3 

21 例、3/4 4 例、2/4 1 例（アレル頻度 2 16%, 

3 77%,  4 7%）であった。 

(2) 性差：男性（n = 40）と女性（n = 13）の 2

群について、硬膜移植/脳外科手術の年齢、iCAA

研究要旨  

【目的】近年、ヒト屍体由来硬膜・脳神経外科手術に伴う医原性脳アミロイドアンギオパチー 

(iCAA)が多く報告されている。iCAA 発症に関わる宿主側の要因を検討した。 

【方法】iCAA の症例報告を文献的に検討した。Banerjee らの iCAA 診断基準案改訂版で「発

症年齢 55 歳未満」の項目を満たす例を対象とし、宿主の要因として性差、年齢差、アポリポタ

ンパク E（アポ E）遺伝子型を検討した。 

【結果】iCAA 報告例は 53（男 40 /女 13）例で男性に多かった（男:女 = 3:1）。硬膜移植/脳外

科手術の年齢は 0-17（平均 3.9）歳、CAA 発症年齢は 27-52（平均 40.3）歳、手術から発症ま

での期間は 25-49（平均 36.0）年であった。53 例中 30 例（57%）で屍体由来硬膜使用の記載

があった。アポ E 遺伝子のアレル頻度は2 16%,  3 77%,  4 7%であった。硬膜移植/脳外科

手術の年齢、CAA 発症年齢、手術から発症までの期間の性差をみると、手術時年齢と iCAA 発

症年齢に差はなかったが、手術から発症までの期間が男性で短い傾向があった。硬膜移植/脳外

科手術の年齢を 6 歳未満と 6 歳以降）の 2 群に分類した時、手術から発症までの期間について

両群間に差を認めなかった。3/3 群と2 あるいは4 を有する群との間に、硬膜移植/脳外科手

術の年齢、CAA 発症年齢、手術から発症までの期間について両群間に差を認めなかった 

【結論】iCAA 発症は男性に多い。幼小児期における硬膜移植/脳外科手術が男性で多く行われ

てきたことと主に関連している可能性がある。 
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発症年齢、手術から発症までの期間を比較する

と、手術時年齢と CAA発症年齢に差はなかった

が、手術から発症までの期間が男性で短い傾向

があった（男性 35.2±6.4歳／女性 38.4±6.0歳、

p = 0.100） 

(3)年齢差：硬膜移植/脳外科手術の年齢を 6 歳未

満（n = 36）と 6 歳以降（n = 17）の 2 群に分類

した時、手術から発症までの期間について両群

間に差を認めなかった。 

(4)アポ E 遺伝子型： 3/3 群（n = 21）と2 あ

るいは4 を有する群（n = 16）を比較したとこ

ろ、硬膜移植/脳外科手術の年齢、iCAA 発症年

齢、手術から発症までの期間について両群間に

差を認めなかった。 

(5)TBI 群の解析：TBI を原因とする手術歴があ

る 28 例について(2)～(4)と同様の解析を行い、

性差、硬膜移植/脳外科手術時の年齢、アポ E遺

伝子型の影響を認めなかった。 

 

D.考察 

iCAA 報告例は男性が多い（男:女 = 3:1）。わ

が国のCAA全国調査では sCAAは女性に多いこ

と（女/男 = 1.48）2)、専門医療機関の sCAA 患

者データでは患者数に性差はないが発症が男性

で女性よりやや早いことなどが報告されている
3)。オーストリアの単施設の小児脳神経外科手術

（0-18 歳）388 例（診断の 72%が TBI）では 69%

が男性であり、その後 4 例（うち 3 例が男性）

が iCAA を発症したこと 4)、アイルランドの幼小

児期（17歳未満）のTBI 342例のデータでは69%

が男性であったこと 5)などの報告がある。一方、

今回の解析では、「男性」が硬膜移植/脳神経外科

手術後の A病理の伝播ないしは iCAA 発症を促

進することを示す有意な結果は得られなかった

が、手術から発症までの期間が男性で短い傾向

がみられ、それが男性の発症が多いことに寄与

している可能性はある。 

また、sCAA のリスク因子として報告されて

いるアポE 2および4については iCAAの伝播

や発症の促進に関わることを示唆する結果は得

られなかった。 

 
E.結論 

iCAA発症は男性に多く、幼小児期における硬

膜移植/脳外科手術が男性で多く行われてきたこ

とと主に関連している可能性がある。 
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Tsuchiya J, Nishida Y, Sanjo N, Yamada 
M, Yokota T, Tateishi U. Comparison of 
MRI-, CT- and PET-based anatomical 
standardization for centiloid scale 
calculation in [18F]florbetapir positron 
emission tomography. Ann Nucl Med 
2026;40:349-356. 

5) 山田正仁.：ヒトにおけるプリオン病とアミ
ロイドβ病理の伝播. 老年精神医学雑誌 
2025;36:313-321. 

 

2.学会発表 

1) Yamada M, Ae R, Kosami K, Mizusawa H: 
Dura mater graft-associated CJD(dCJD) 
in Japan: an update. International CJD 
Suvaillance Network (ICSN) General 
Meeting, May 7, 2025, online 

2) Mizusawa H, Osada T, Ae R, Kosami K, 
Yamada M, Prion Disease Surveillance 
Committee: Prion disease epidemiology in 
Japan－25 years of the nation-wide 
surveillance－: International CJD 
Surveillance Network(ICSN) Panel 
Meeting, PRION 2025, Rio de Janeiro, 
Nov 3-7, 2025 

3) 村松良子、西田陽一郎、堀 匠、山田正仁、
三澤園子、三條伸夫：硬膜移植後 41 年後に
発症した医原性脳アミロイドアンギオパチ
ーの一例。第 29 回日本神経感染症学会総
会・学術大会、長野、10.23-24, 2025 

4) 村松良子、西田陽一郎、内山由美子、三澤園
子、山田正仁、三條伸夫：アミロイド除去療
法下における認知機能のモニタリング検査
の評価。第 43回日本神経治療学会学術集会、
熊本、11.6-8, 2025 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

プリオン病病理解剖の推進 

 
研究分担者：髙尾昌樹   国立精神・神経医療研究センター病院 

研究協力者：佐野輝典   国立精神・神経医療研究センター病院 

研究協力者：八木田薫   国立精神・神経医療研究センター病院 

研究協力者：長田高志   国立精神・神経医療研究センター病院 

研究協力者：大平雅之   国立精神・神経医療研究センター病院 

研究協力者：若林 僚   国立精神・神経医療研究センター病院 

研究協力者：臼倉絵美   国立精神・神経医療研究センター病院 

研究協力者：北本哲之   国立精神・神経医療研究センター病院 

研究協力者：水澤英洋   国立精神・神経医療研究センター病院 

 

 

A.研究目的 

本邦におけるプリオン病患者のサーベイラン

スにおいて、病理解剖を積極的に受け入れ、診断

を行うことで遅発班と協力しサーベイランス事

業に貢献する。 

 
B.研究方法 

 日本ブレインバンクネットワーク、および、国

立精神・神経医療研究センターブレインバンクと

連携し、国立精神・神経医療研究センター病院に

おいてプリオン病の病理解剖を推進する。2016

年～2024年の解剖例を用いて混合病理を検討し

た。 

 

（倫理面への配慮） 

病理解剖、およびブレインバンク登録を含め、

遺族より同意を取得している。病理解剖は死体解

剖保存法に沿って行われている。 

 

C.研究結果 

 2025年にプリオン病の病理解剖数は、国立精

神・神経医療研究センター病院で 6例であった。

今回、2016 年～2024 年の解剖例を用いて混合

病理を検討した。【目的】当院におけるプリオン

病剖検例を対象に混合病理を解析する。【方法】

2016 年～2024 年、プリオン病サーベイランス

委員会に登録された例のうち、当院で剖検を行

いプリオン病と診断した症例を病理学的に解析

する。【結果】41例のプリオン病の解剖例があり、

男性 18 名、女性 23 名、平均年齢は 76 歳（47

～94歳）であった。コドン 129多型はMM型が

40 例（98%）、MV 型は 1 例（2%）であった。

孤発性クロイツフェルト・ヤコブ病（CJD）が

31 例、遺伝性 CJD が 10 例であった。孤発性

CJD のうち、MM1 型が 27 例（5 例は MM1+2

型）、MM2C 型が 1 例、MM2T 型が 1 例、

MV2K+C型が 1例、variable protease sensitive 

proteinopathy（VPSPr）が 1例であった。遺伝

研究要旨  

正確なプリオンサーベイランスのためには、病理解剖による確定診断をされた症例による悉皆的

な検討が重要である。日本では、プリオン病の病理解剖が一部の諸外国と異なり義務化されてい

ないので、その感染性への懸念から病理解剖が行われる機会が少なかった。15年以上にわたりプ

リオン病の病理解剖を推進してきたなかで、解剖数は微増した年もあるが、まだ十分ではない。

2025 年にプリオン病の病理解剖数は、国立精神・神経医療研究センター病院で 6 例であった。

2016～2024年に当院で剖検・診断された 41例のプリオン病症例を解析し、混合病理の頻度を検

討した。孤発性 CJDが 31例、遺伝性 CJDが 10例で、特に V180I型では全例に ADNCまたは

PARTを伴っていた。全体でも ADNCや嗜銀顆粒病理、アミロイドアンギオパチー、Lewy小体

病理、TDP-43 病理が高頻度に認められた。混合病理の臨床的意義を明らかにすることが、プリ

オン病理解に重要である。世界に類をみない日本のサーベイランス体制の継続のなかで、日本に

おけるプリオン病の病理解剖の中心となる拠点を整備することでプリオン病の病理解剖の増加、

診断確定例を増加させることは、感染性疾患に対する公衆衛生学的な観点からも国民への貢献が

期待できるものと考えられた。 
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性CJDは、V180Iが 7例、E200Kが 2例、E200G

が 1例であった。V180I型の平均死亡年齢は 86

歳（76-94 歳）、平均罹病期間は 35 ヶ月（8-84

ヶ月）であり、他の CJD症例（平均年齢: 76歳、

罹病期間: 14ヶ月）に比べて、有意に高齢で罹病

期間が長かった。アルツハイマー病神経病理変

化（ADNC）を 29例（71%）で認め、Primary 

age related tauopathy（PART）病理を 24 例

（59%）で認めた。V180I型の全例に ADNCま

たは PART病理を認めた。嗜銀顆粒病理を 44%、

アミロイドアンギオパチーを 44%、Lewy小体病

理を 17%、TDP43病理を 22%で認めた。 

 

D.考察 

CJDではADNCやPARTの高頻度な合併が認

められ、特にV180I型症例では全例に認められた。

V180I型CJDは高齢者に多く発症し、他の老年性

病理との混合病理が顕著であった。これらの混合

病理の臨床との連関を明らかにすることは、プリ

オン病の病態理解に寄与すると考えられる。 

 

E.結論 

本研究により、プリオン病では加齢性変性疾患

との混合病理が高頻度に認められることが明ら

かとなり、特にV180I型CJDにおいてはその傾向

が顕著であった。病理解剖による確定診断と詳細

な病理解析は、疾患の正確な実態把握や病態解明

に不可欠である。国際的にも貴重な研究資源の確

保や感染症対策を含む公衆衛生への貢献が期待

されるため、今後も世界に類を見ない日本のサー

ベイランス体制と連携しつつ、病理解剖体制と拠

点整備を進め、病理解剖数のさらなる向上を図る

必要がある。 

 
F.健康危険情報 

なし 

 
G.研究発表  

1.論文発表 

1) 髙尾昌樹：プリオン病．BRAIN and NER

VE 77(5)，2025年5月．（増大特集：遺伝性

神経疾患ハンドブック） 

 

2) Dong TT-T, Honda H, Akagi A, Iwasaki

 Y, Kishida H, Tsukamoto T, Kasuga K,

 Takashima H, Terada T, Ikenaka K, I

keuchi T, Mori T, Mochizuki H, Ono K,

 Takiyama Y, Hamaguchi T, Murota H,

 Sanjo N, Fujimoto T, Kitayama M, Fuj

ita K, Yukitake M, Fujioka S, Nishida 

N, Tsuboi Y, Kitamoto T, Takao M, Ya

mada M, Mizusawa H, Satoh K: A noni

nvasive test for human prion disease us

ing hair roots and scalp. Sci Rep. 2025;

 15: 41492. 

 

2.学会発表 

1) 黒瀬心, 和田千鶴, 阿部エリカ, 石成隆寛, 

八木田薰, 佐野輝典, 北本哲之, 水澤英洋, 

髙尾昌樹. MM2-視床型孤発性 CJDに認め

られた PrPScアミロイド沈着. 第 29回日本

神経感染症学会総会・学術大会. 松本. 2025

年 10月.（口演） 

2) Kurose S, Wada C, Abe E, Yagita K, Sano 

T, Ishinari T, Miyabe K, Oyama R, 

Yoshida M, Kitamoto T, Mizusawa H, 

Takao M. Prion protein amyloid deposits 

in MM2-thalamic-type sporadic 

Creutzfeldt-Jakob disease. 第 66回日本神

経病理学会総会学術研究会. 和歌山. 2025

年 6月.（ポスター） 

3) Sano T, Yagita K, Wakabayashi R, 

Usukura E, Sugae R, Osada T, Yamazaki 

A, Kitamoto T, Mizusawa H, Takao M. 

Characterization of Age-Related 

Pathology in Prion Disease in Japan. The 

27th World Congress of Neurology (2025); 

October 12-15th, 2025; Seoul, South 

Korea（ポスター） 

4) 八木田薫. 長期経過に伴い異常プリオン沈

着を小脳に認めた孤発性クロイツフェル

ト・ヤコブ病 MM2T例. 第 16回日本小脳

学会学術大会・総会. 小平. 2026年 3月.（口

演） 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

該当なし 

81



 

厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

孤発性CJD診断における脳波の変遷に関する検討（中間報告） 

- PossibleからProbableへ移行した症例の解析 

 
研究分担者：三條伸夫   東京科学大学国際医工共創研究院希少神経難病治療薬開発講座 
研究協力者：村松良子   東京科学大学脳神経病理態学(脳神経内科) 
研究協力者：夏井洋和   東京科学大学脳神経病理態学(脳神経内科) 
研究協力者：松林泰毅   独立行政法人国立病院機構災害医療センター(脳神経内科) 
研究協力者：阿江竜介   自治医科大学地域医療学センター公衆衛生学部門 
研究協力者：小佐見光樹    自治医科大学地域医療学センター公衆衛生学部門 
研究協力者：佐藤克也   長崎大学医歯薬学総合研究科医療科学専攻保健科学分野(脳神経内科学専攻) 

研究協力者：三澤園子   東京科学大学脳神経病理態学(脳神経内科) 

 

 

A.研究目的 

孤発性Creutzfeldt-Jakob病(sporadic Creutzf

eldt-Jakob; sCJD)では、脳波で全般性周期性放

電 (PSD)がない場合には、WHO診断基準に基づ

いて「possible」と診断される。近年、そのよう

な症例が増加している(図1)ため、sCJDの初期脳

波変化として、我々が令和5年に報告した超早期

脳波変化であるcentral sagittal sporadic epile

ptiform discharges（CSSEDs)や、lateralized 

periodic discharges(LPDs)などの出現やPSD出

現までの期間を明らかにする目的で、PSDが陰性

であった症例で、追跡後にPSDが出現した場合に、

超早期脳波変化が先行していることや、PSD出現

までの期間を解析することを目的とした。 

 

 

 

 

 

 

 

図1. sCJDの診断別割合の年次推移 

 
 

B.研究方法 

プリオン病サーベイランス委員会のデータで2

025年までの645例の診断不明例のうち382例が

追跡可能であった。そのうちPSDの出現により

「possible」から「probable」へ診断更新となっ

た15例について、PSD出現前後の脳波を入手し

た9例の脳波を解析した。データ入手が困難であ

った6例は除外した。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は東京科学大学の倫理委員会に承認さ

研究要旨  

孤発性 Creutzfeldt-Jakob 病 (sporadic Creutzfeldt-Jakob; sCJD)で全般性周期性放電 

(generalized periodic discharges; GPDs＝PSD)が陰性であり「possible」と診断された症例で、

追跡後に GPDs が出現した症例において、超早期脳波変化後の PSD 出現の頻度と出現までの期間

を調査した。診断が「possible」から「probable」へ変更となった 15 例のうち脳波が入手可能で

あった 9 例を比較したところ、4 例で超早期脳波変化後に PSD が出現し、その期間の中央値は 21

日(範囲 11-127 日)であった。初回脳波で PSD が確認された症例が 1 例であり、主治医が PSD で

はないという判断の正確性が問題となった。2 例では経過を通じて PSD が認められなかった。超

早期脳波変化である central sagittal sporadic epileptiform discharges(CSSEDs)は 2 例で認めら

れ、lateralized periodic discharges(LPDs)は認めなかった。PSD の有無に関する主治医と委員会

メンバーの判定一致率は 66.7％であった。脳波上の PSD の判断は現場の臨床医にとって困難な場

合があり、脳波変化の適切な判読が重要であることが示唆された。超早期脳波変化を示す症例にお

いて、PSD 出現の確認のために、少なくとも 2 週ごとに脳波検査を反復することが望ましいと考

えられた。 
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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 

9例中4例で、超早期脳波変化出現後にPSD出

現が確認され、その期間の中央値は21日(範囲11-

127日)であった(図2)。初回脳波でPSDが確認さ

れた症例は1例であった。2例では経過を通じてP

SDは認められなかった。CSSEDsは2例で認めら

れ、LPDsを認める症例はいなかった。PSDの有

無に関する主治医と委員会メンバーの判定一致

率は66.7％であった(表1)。 

 
図2. 移行期間の内訳 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

表 1. 診断変更となった症例の内訳 

 

 
 

D.考察 

令和5年度の報告で、sCJDのごく早期にはCS

SEDsやLPDsが先行し、その後PSDが出現する

ことを報告した[1][2]。今回、全国サーベイラン

スデータを用いて解析した結果は、CSSEDsの出

現に関しては、先行研究と合致するものであった。

一方で、超早期脳波からPSD出現までの期間には

ばらつきがあり、初回脳波で超早期脳波変化が捉

えられていても、その時点からPSD出現時期を正

確に予測することは困難であった。また、PSD

の有無に関する主治医と委員会メンバーの判定

一致率は66.7％であり、そのような場合は「pro

bable」の診断は現場の臨床医にとっても困難で

あり、脳波変化の適切な判読が重要であることが

示唆された。 

 

E.結論 

PSDの有無に関する主治医と委員会メンバー

の判定一致率は66.7％であり、PSD出現の判断が

困難な場合がある。その場合、超早期脳波変化後

に、2週ごとの反復脳波記録が重要であると考え

られる。 
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7) 夏井洋和、松林泰毅、佐藤克也, 北本哲之、
横田隆徳、三條伸夫. 孤発性クロイツフェル
ト・ヤコブ病の早期脳波の、てんかん重積と
の比較や早期診断における有用性の検討. 
第29回日本神経感染症学会総会・学術大会. 
2025年10月23日, 松本 
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10) 村松良子、西田陽一郎、内山由美子、三澤園
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熊本, 11月6日, 2025年 

11) 村松良子、三澤園子、三條伸夫. 脳表ヘモジ
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H．知的財産権の出願・登録状況 
1. 特許取得 
なし 
 
2. 実用新案登録 
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3) その他 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

GSS-P102Lの臨床疫学的研究（続報） 

 
研究分担者：村井弘之   国際医療福祉大学脳神経内科学 

研究協力者：阿江竜介   自治医科大学公衆衛生学 

研究協力者：小佐見光輝  自治医科大学公衆衛生学 

研究協力者：眞﨑勝久   九州大学大学院医学研究院神経内科学 

 

 

A.研究目的 

九州地方に多発するコドン102変異を伴うGe-

rstmann-Stäussler-Scheinker病（GSS-P102L）

の臨床疫学的検討を行う。 

 
B.研究方法 

1999年4月から2025年9月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。その基本情報、

臨床情報、発症の地理的分布のほか、臨床パラメ

ータと全経過との関連を調査した。基本情報と臨

床情報については孤発性CJD（sCJD）確実例と

比較した。 

 
（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 

サーベイランス委員会のデータより、全国で

合計 175 例の GSS-P102L 症例が集積された。

このうち 174 人は PrP 遺伝子で P102L を確認

した。2 人は PrP 遺伝子が未検であったが、そ

れぞれ弟と姪が同様の臨床症状を有し、P102L 

が確認されたため GSS-P102L に含めた。1 人

は codon 219 が Lys homozygoteであったため、

この 1人は省いた。 

発症年齢は 55.7 ± 10.2 歳、全経過は 69.4 ± 

38.5 月、男:女=1:1.2、家族歴を有するものは

148/172 (86.0%)であった。これらを sCJDと比

較すると、sCJDでは発症年齢が68.4 ± 10.8歳、

全経過は 18.2 ± 19.5月であった。sCJDに比較

して GSS-P102Lは若年発症で、経過が長かった。 

現在の居住地は九州が 62.6%であり、九州で

生まれ九州以外へ移住した者を含めると 77.2%

にのぼった。九州内では北部九州と南部九州に 2

大集積地が認められた。 

初発症状は小脳失調が 80.2%と最多で、次い

で認知症が 10.5%、感覚障害が 9.3%であった。

経過中に認められた症状は、小脳失調が93.6%、

認知症 67.6%、無動無言 53.2%、錐体路徴候

48.2%、感覚障害 40.7%、精神症状 35.7%の順で

あった。 

検査所見では脳波で PSD を有したものが

16.7%、MRI で高信号を呈したものが 35.3%、

髄液 14-3-3 高値が 27.6%、髄液総タウ高値が

28.2%、RT-QUIC陽性が 17.1%であった。 

MRI 高信号の有無と全経過との関連を調べる

と、高信号ありの方が高信号なしに比べて有意

に全経過が短かった(p<0.0001)。脳波 PSDの有

研究要旨  

1999年 4月から 2025年 9月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。発症

の地理的分布のほか、臨床パラメータと全経過との関連を調査した。全国で合計 175 例の

GSS-P102L症例が集積された。現在の居住地は九州が 62.6%であり、九州で生まれ九州以外へ

移住した者を含めると 77.2%にのぼった。初発症状は小脳失調が 80.2%と最多で、次いで認知

症が 10.5%であった。MRI 高信号の有無と全経過との関連を調べると、高信号ありの方が高信

号なしに比べて有意に全経過が短かった(p<0.0001)。脳波 PSDの有無と全経過との関連では、

PSDありの方が全経過が短い傾向があったが有意差はつかなかった(p=0.0587)。髄液 14-3-3蛋

白の有無と全経過との関連では 14-3-3 陽性の方が全経過が有意に短かった(p=0.0006)。

GSS-P102L 175例の解析は過去最大である。 
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無と全経過との関連では、PSD ありの方が全経

過が短い傾向があったが有意差にはいたらなか

った(p=0.0587)。髄液 14-3-3 蛋白の有無と全経

過との関連では 14-3-3 陽性の方が全経過が有意

に短かった(p=0.0006)。 

 
D.考察 

Tesarらはクラスター解析によりGSS-P102L

を4つの病型に分類した (Tesar A, et al. Ann 

Neurol 2019; 86: 643)。その4つとは、 

 (1) Typical GSS、 

 (2) GSS with areflexia and paresthesita、 

 (3) Creutzfeldt-Jakob disease-like GSS、 

 (4) Pure dementia GSS 

である。わが国での研究では腱反射消失について

は十分検索できていない。また、(4) のタイプで

は小脳失調が36週経ってから出現するとされて

いるが、わが国では小脳失調が36週以降にはじめ

て出現するようなケースはなかった。このため、

この4つのタイプ分けが必ずしもわが国に当ては

まるわけではないと思われた。 

プリオン病のなかでもGSS-P102Lは小脳失調の

割合が高いという点が他のプリオン病と比べる

と特徴的である。GSS-P102Lは脊髄小脳変性症

に類似した緩徐進行性の臨床症状を呈するもの

のほか、CJD様の急速進行性の病像をとるものが

ある。MRI高信号、脳波PSD、髄液14-3-3蛋白が

急速進行性のマーカーとして有用である。 

 
E.結論 

わが国のGSS-P102Lの臨床疫学的なデータを

アップデートして解析、総括した。GSS-P102L 

175例の解析は過去最大である。 

 
F.健康危険情報 

なし 

 
G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 
2.学会発表 

なし 

 
H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 
2.実用新案登録 

なし 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

プリオン病の二次感染リスク者のフォローアップに関する研究 

 
研究分担者：齊藤延人   東京大学医学部附属病院 
研究協力者：庄野直之   東京大学医学部附属病院 

 

 

A.研究目的 

本研究は「診断基準・重症度分類策定・改訂の

ための疫学調査」に該当する。 

脳神経外科手術機器を介したプリオン病の発

症に関して、リスク保有者のフォローアップデー

タを用いて調査を行う。該当する分野の日本国内

における唯一の研究である。脳神経外科手術機器

を介したプリオン病の二次感染に関して、その実

態が明らかとなり、脳神経外科医の間での啓蒙が

なされ、感染拡大の予防効果が期待される。 

 
B.研究方法 

プリオン病のサーベイランス調査研究に参加

し、その内容を分析・検討することにより、プリ

オン病の二次感染予防リスクのある事例を抽

出・検討する。該当する施設の訪問やwebによる

調査を行い、リスクに関連する手術機器を検討す

る。また、リスク保有者の経過観察の支援を行い、

発症のリスクを検討する。 

 

（倫理面への配慮） 

国立精神・神経医療研究センターの倫理委員会

で承認を得ている。 

 
C.研究結果 

１）インシデント関連事案： 

本症例は片麻痺と失語があり、精査後に慢性硬

膜下血腫と診断された。手術は血種洗浄ドレナー

ジ術で、使用器械の多くはガイドラインに準拠し

て滅菌されていたが、一部器材は準拠しておらず、

高圧蒸気滅菌の条件（134℃18分）を満たしてい

なかった。CJD疑いの連絡を受けた後、準拠して

いなかった器材は使用中止か廃棄対応としたと

のことであった。トレーサビリティにより器械の

追跡が可能であり、リスク保有者は16名に特定さ

れた。 

 
２）上記も含めてこれまでに23事例がフォローア

ップの対象となっている。このうち今年度末まで

に17事例の10年間のフォローアップ期間が終了

している。これまでのところ、二次感染の発生は

ない。また、インシデント委員会には、令和4年

には７例程度、インシデント関連の問い合わせが

あり、そちらに対しても委員会内で適宜協議し対

応を行った。 

 

３）手術機器の洗浄・滅菌条件に関して： 

神経内視鏡（軟性鏡）や様々な手術支援ロボッ

ト装置において、プリオン病感染予防ガイドライ

ンで推奨した洗浄・滅菌条件が行われているか、

あるいは機器の添付文書において推奨されてい

るかなどの調査を行った。こちらは今後も継続し

て調査・協議していく方針である。 

 

D.考察 

今回の新規インシデント事案は、以前のインシ

デント事案同様、ほとんどの手術器械がガイドラ

イン通りに洗浄・滅菌されていたのにもかかわら

ず、バイポーラのみガイドラインに遵守していな

かったためにインシデントと判断されたもので

ある。感染予防ガイドラインで推奨している洗

浄・滅菌条件の更なる周知、啓発が必要と思われ

た。 

 
E.結論 

引き続き、プリオン病の二次感染予防リスクの

ある事例について、現地調査を含めてフォローを

行い、日本脳神経外科学会などで啓発活動を行う。 

 
F.健康危険情報 
なし 

 

研究要旨  

脳神経外科手術機器などを介したプリオン病の発症に関して調査を行う。該当する施設の訪問

や webによる調査を行い、リスクに関連する手術機器や課題を検討する。また、リスク保有者

の経過観察の支援を行い、発症のリスクを検討する。 
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G.研究発表 

1.論文発表 

なし  

 
2.学会発表 
なし 

 
H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 
2.実用新案登録 

なし 

 
3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

プリオン病の二次感染リスクとその対策に関する研究 

 
研究分担者：高柳俊作   埼玉医科大学医学部脳神経外科  

 

 

A.研究目的 

本研究は「診断基準・重症度分類策定・改訂の

ための疫学調査」に該当する。 

脳神経外科手術機器を介したプリオン病の二次

感染リスクとその対策に関する調査・研究を行う。

インシデント委員会の下で、事務局などと協力し

て行う。本研究により、脳神経外科手術機器など

を介したプリオン病の二次感染リスクと世界中

で行われているリスク対策の実態が明らかとな

り、脳神経外科医の間での啓蒙がなされ、感染拡

大の予防効果が期待される。 

 

B.研究方法 

プリオン病のサーベイランス調査研究に参加

し、その内容を分析・検討することにより、プリ

オン病の二次感染予防リスクのある事例を抽

出・検討する。該当する施設の訪問やwebによる

調査を行い、リスクに関連する手術機器を検討す

る。また、世界における二次感染リスクの実態と

そのリスク対策に関して、文献検索を中心に調

査・解析を行う。こちらに関しては以下の２つの

方法を行った。 

①海外での最新動向：アメリカ、カナダ、欧州

などにおける、日本での『プリオン病感染予防

ガイドライン』に相当する文書の有無とその内

容をインターネット上で検索をした。 

②文献的レビュー：Pubmed において、プリオ

ン病二次感染対策の関連文献を検索した。 

 

（倫理面への配慮） 

国立精神・神経医療研究センターの倫理委員会で

承認を得ている。 

 

C.研究結果 

１）年 2 回の定例のサーベイランス委員会、イ

ンシデント委員会に出席した。その際、令和 7

年度は、新規インシデント事例を 1 例認め、当

該病院で訪問調査を、インシデント委員会の下

で行った。手術器械の滅菌条件を確認したとこ

ろ、使用器械の多くはガイドラインに準拠して滅

菌されていたが、一部器材は準拠しておらず、高

圧蒸気滅菌の条件（134℃18分）を満たしていな

かった。上記を含めて、これまでに 23事例がフ

ォローアップの対象となっている。このうち令

和 7 年度末までに 17 事例の 10 年間のフォロー

アップ期間が終了している。これまでのところ、

二次感染の発生はない。 

２）世界の二次感染リスク対策に関して： 

①海外での最新動向：アメリカ合衆国ではCente

rs for Disease Control and Prevention (CD

C) より『Infection Control for CJD』を公表。

カナダではPublic Health Agency of Canada 

(PHAC) より『Classic Creutzfeldt–Jakob dise

ase のための Infection Control Guidelines』を

公表。英国では『GP 04 CJD Community IPC

 Policy 2021』を公表。いずれの文書にも共通し

ているのは、二次感染の高リスク手技を行う可能

性がある場合は、あらかじめ “プリオン病の可能

性 (既往歴や症状)” を考慮し、 ディスポ器具の

使用や厳格な手術器具再処理 (洗浄＋滅菌)の施

行、あるいは焼却を検討する事をすすめている点

である。 

②2020 年の論文にて、異常プリオン蛋白が金

属・プラスチック表面などに付着した状態での

不活化手段を、細胞や生体アッセイなしで評価

できる in vitro 法が公開されていた。2025年の

研究要旨  

脳神経外科手術機器などを介したプリオン病の二次感染リスクとその対策に関して調査・研究を 

行う。サーベイランス委員会・インシデント委員会やその訪問調査に出席・同行しつつ、 

世界中の二次感染対策に対して文献検索を中心に調査し、二次感染リスクに関連する手術機器の 

課題を検討する。 
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論文にて、ある種のアルカリ洗剤による洗浄プ

ログラムの有用性が公開されていた。 

 

 D.考察 

今回の新規インシデント事案は、従来のインシデ

ント事案同様、ごく一部の器械のみガイドライン

に遵守していなかったためにインシデントと判

断されたものである。感染予防ガイドラインで推

奨している洗浄・滅菌条件の更なる周知、啓発が

必要と思われた。 

いろいろな国でプリオン病感染予防対策のガイ

ドラインが公開されている事が判明したが、お

おむねその内容は共通していた。従来のバイオ

アッセイに依存しないでプリオンの不活化具合

を評価できるのは、今後、手術器具再処理のリ

スク管理において非常に有用であると思われる。

ある種のアルカリ洗剤による洗浄プログラムの

有用性に関しては今後も注視していく必要があ

ると思われる。 

 

E.結論 

引き続き、プリオン病の二次感染予防リスクと

その対策に関して、調査・文献検索などを行う。

また、今後も、海外のプリオン病二次感染対策

の動向に注視し、定期的に文献的レビューを行

っていく必要がある。 

 

F.健康危険情報 

なし 

 

G.研究発表 

1.論文発表 

〈雑誌〉 

なし 

〈書籍〉 

なし 

 

2.学会発表 

なし 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

サーベイランスにおける遺伝子解析結果 

 
研究分担者：北本哲之   国立精神・神経センター・臨床検査部 

 

 

A.研究目的 

プリオン病の診断には、プリオン蛋白遺伝子

の解析がなくてはならない。たとえば、遺伝子

解析なしでは、学問的に孤発性プリオン病と診

断することはできない。よって引き続きサーベ

イランス事業を行うに当たって、その基盤とな

る遺伝子解析を行う施設が東北大学から NCNP

に移動し、遺伝子解析を継続する必要性がでて

きた。今年度の報告書では、NCNP での遺伝子

解析結果に関して報告する。 

 

B.研究方法 

１．全国から送られてくる血液から高分子

dextranを用いて、白血球分離を行い、その分画

から genome DNAを分離した。 

２．Genome DNAを定量後、プリオン蛋白遺伝

子の exon 2に存在する ORFを PCRにて増幅。

約 800bp 弱の領域をダイレクトシークエンスに

て PRNPの変異の有無を検討した。 

３．検出された変異が、実際に存在するのかを

再確認するために、それぞれの変異および正常

多型を検出する制限酵素を用いて変異の確認を

行っている。 

 

（倫理面への配慮） 

遺伝子検査に関しては、NCNPの倫理審査委員

会の承認を得ている。 

 

C.研究結果 

PCR ダイレクトシークエンスによる結果と制

限酵素をもちいた RFLP(restriction fragment 

length polymorphism)から得られた結果を報告

する。なお、解析期間は、2024年 4月から 2025

年 3月までの 1年間である。 

症例数 277症例 

変異なし 210症例 

129M/M, 219E/E 188症例 

129M/V, 219E/E 12症例 

129M/M, 219E/K 8症例 

24bp deletion 2症例 

変異あり 67症例 

P102L 4症例 

D178N 2症例 

V180I 48症例（うち M129Vが 9症例） 

E200K 5症例（うち E219Kが 1症例） 

E200V 1症例（初めての症例 GAG→GTG） 

M232R 6症例（うち M129Vが 1例） 

T188K １症例 （ACG→AAG） 

 

D.考察 

変異に関しては、例年通りの頻度であるが、

今回は E200V と T188K という初めての変異を

検出した。なお、NCNP での遺伝子解析におい

て、クローニングによるアレル解析、そしてプ

リオン蛋白の insertion, deletion の困難性につ

いて班会議で発表させていただいた。 

  

E.結論 

 プリオン蛋白のダイレクトシークエンスに関

しては、NCNPで行えるようになった。しかし、

クローニングに関しては、いまだ行えておらず、

アレル解析などに問題が残っている。 

 

F.健康危険情報 

 特になし 

 

G.研究発表  

1.論文発表 

1）Specific early electroencephalogram for the 

diagnosis of sporadic Creutzfeldt-Jakob 

disease. 

Matsubayashi T, Natsui H, Satoh 

研究要旨  

２０２４年度から、プリオン蛋白遺伝子の解析を NCNPで開始することになった。本年度の報告書

では、２０２４年４月から２０２５年３月末までの解析の結果を報告する。この１年間に解析した

症例数は、２７７例である。変異なしが２１０症例であり、変異を認めた症例は６７例であった。

詳しくは、報告書の本文に記載している。 
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https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40125901/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40125901/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40125901/


K, Kitamoto T, Yokota T, Sanjo N. Prion. 

2025 Dec;19(1):17-24. doi: 

10.1080/19336896.2025.2483215. Epub 

2025 Mar 24. 

 

2）GPI-anchorless prion disease is sensitive to 

oxidative stress and shows potential for 

treatment with edaravone, based on 

iPS-derived neuron study. 

Matsuzono K, Honda H, Mashiko T, Koide 

R, Sakashita E, Endo H, Kitamoto T, 

Fujimoto S.Cell Mol Life Sci. 2025 May 

15;82(1):202. doi: 

10.1007/s00018-025-05698-6. 

 

3) [Detection of brain MRI abnormalities 

before symptom onset in case of 

Creutzfeldt-Jakob disease with compound 

heterozygous PRNP mutation 

(V180I/M232R)]. 

Miura K, Nakamura Y, Ogawa S, Satoh 

K, Kitamoto T, Arawaka S.Rinsho 

Shinkeigaku. 2025 Feb 21;65(2):125-131. 

doi: 10.5692/clinicalneurol.cn-002025. 

Epub 2025 Jan 

29.PMID: 39880653 Japanese. 

 

4）Amyloid-beta pathology in a case with 

dementia with Lewy bodies with a rapidly 

progressive clinical course similar to 

Creutzfeldt-Jacob disease. 

Fujii S, Takahashi-Iwata I, Oshima Y, 

Horiuchi K, Tanei Z, Satoh K, Kitamoto T, 

Tanaka S, Yabe I.Neuropathology. 2025 

Jun;45(3):241-247. doi: 

10.1111/neup.13017. Epub 2024 Dec 1. 

 

5）A noninvasive test for human prion disease 

using hair roots and scalp. 

Dong TT, Honda H, Akagi A, Iwasaki Y, 

Kishida H, Tsukamoto T, Kasuga K, 

Takashima H, Terada T, Ikenaka K, 

Ikeuchi T, Mori T, Mochizuki H, Ono K, 

Takiyama Y, Hamaguchi T, Murota H, 

Sanjo N, Fujimoto T, Kitayama M, Fujita K, 

Yukitake M, Fujioka S, Nishida N, Tsuboi 

Y, Kitamoto T, Takao M, Yamada M, 

Mizusawa H, Satoh K. Sci Rep. 2025 Nov 

24;15(1):41492. doi: 

10.1038/s41598-025-25310-y. 

 

6） Limited transmission of V180I genetic 

Creutzfeldt-Jakob disease in knock-in 

mice models  

Kenta Teruya; Shirou Mohri; 

TetsuyukiKitamoto 

Journal of General Virology (in press) 

 

2.学会発表 

なし 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

脳神経外科領域におけるプリオン病二次感染予防対策 

手術機器添付文書および SSI関連ガイダンスへの実装に関する検討 
 

研究分担者：太組一朗   聖マリアンナ医科大学脳神経外科 

 

 

A.研究目的 

プリオン病は通常の滅菌・消毒法では不活化

が困難な伝搬性疾患であり、脳神経外科手術を

はじめとする CJD ハイリスク手技においては、

特別な感染予防対策が不可欠である。2020年に

改訂された「プリオン病感染予防ガイドライン

（2020GL）」では、ハイリスク手技に対する具

体的な洗浄・滅菌条件および対応方針が明示さ

れており、当研究班においてもこれまで継続し

て周知・啓発を行ってきた。その結果、医療現

場における基本的理解は一定程度浸透している

と評価される。 

一方で、医療現場において実際に参照される

添付文書および製品マニュアルの記載内容が

2020GLと整合していない場合、現場の判断に混

乱を生じさせる可能性がある。添付文書は滅菌

担当部門を含む医療従事者にとって一次的な参

照資料であり、その記載内容の不整合は実務上

のリスクとなり得る。この点については、これ

まで既存医療機器を中心に検討を進めてきたが、

新たに薬事承認される医療機器においても同様

の問題が生じ得ることが明らかとなっている。 

また、脳神経外科領域における手術部位感染

（SSI）対策に関する文書整備の過程において、

プリオン病対応について個別に簡略化した記載

を行うのではなく、研究班が作成する最新の感

染予防ガイドラインを参照する枠組みとするこ

との必要性が認識されている。 

以上の背景を踏まえ、本分担研究では、脳神経

外科領域におけるプリオン病二次感染予防対策

の実装状況を把握することを目的として、CJD

ハイリスク手技に供される医療機器、特に神経

内視鏡（軟性鏡）および新規手術支援機器を対

象に、洗浄・滅菌方法および添付文書記載の

2020GLとの整合性を検証する。さらに、製造販

売業者との協議状況および関連文書整備の動向

を踏まえ、添付文書とガイドラインの整合性を

確保するための制度的対応のあり方について検

討し、実効性のある感染予防体制の構築に資す

る提言を行うことを目的とする。 

 

B.研究方法 

本分担研究では、脳神経外科領域におけるプ

リオン病二次感染予防対策の実装状況を把握す

るため、以下の方法により検討を行った。 

（１）サーベイランスおよびインシデント調査

への参加研究班の一員として、プリオン病サー

ベイランス調査およびCJDインシデント調査に

参加し、脳神経外科領域に関連する事例の把握

および評価を行った。これにより、現場におけ

る感染予防対策の運用実態および課題の抽出を

行った。 

（２）神経内視鏡（軟性鏡）に関する調査 

CJD ハイリスク手技に供される医療機器のうち、

特に神経内視鏡ビデオスコープ（軟性鏡）を対

象として、洗浄・滅菌方法および関連機器の仕

様について検討を行った。具体的には、 

研究要旨  

プリオン病は通常の滅菌・消毒法では不活化が困難であり、脳神経外科手術をはじめとするCJD

ハイリスク手技においては特別な感染予防対策が求められる。2020年に改訂されたプリオン病

感染予防ガイドライン（2020GL）は具体的対応を示しているが、医療機器の添付文書および製

品マニュアルとの整合性が十分に確保されていない場合、医療現場に混乱を生じ得る。 

本分担研究では、神経内視鏡（軟性鏡）および新規手術支援機器を対象として、洗浄・滅菌方

法および添付文書記載の 2020GLとの整合性を検証し、製造販売業者との協議状況および SSI

対策文書作成過程における位置づけを検討した。その結果、添付文書とガイドラインの間に齟

齬が認められ、新規医療機器においても同様の問題が再生産されている実態が明らかとなった。 

以上より、医療機器添付文書とガイドラインの整合性を制度的に担保する必要があり、新規医

療機器の薬事承認過程においてその確認を組み込むことを提言する。 
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① 添付文書および関連資料に記載された洗

浄・滅菌条件 

② 実際に運用可能とされる滅菌方法（例：過酸

化水素低温ガスプラズマ滅菌等） 

について整理し、「プリオン病感染予防ガイド

ライン 2020」（2020GL）に示された条件との

比較検証を行った。 

（３）製造販売業者との協議内容の整理 

対象機器の製造販売業者との協議を通じて、添

付文書記載および滅菌条件に関する考え方、な

らびにガイドラインとの整合性に関する認識を

確認した。特に、ガイドライン充足条件の位置

づけおよび実務上の対応方針について整理した。 

（４）新規医療機器添付文書の検証 

近年上市された脳神経外科手術支援機器を対象

として、添付文書および関連マニュアルを収集

し、以下の観点から検証を行った。 

① 洗浄・滅菌パラメータの記載内容 

② CJDハイリスク手技への適応に関する記載

（警告・禁忌事項を含む） 

③ 2020GLに示された感染予防対策との整合性 

（５）SSI対策関連文書作成過程の検討 

脳神経外科領域における手術部位感染（SSI）対

策に関する文書作成過程に参画し、プリオン病

対応の記載方法について検討を行った。特に、

個別記載ではなく研究班ガイドライン参照を基

本とする形式の妥当性について評価した。 

以上の検討を通じて、医療機器添付文書とプリ

オン病感染予防ガイドラインとの整合性確保の

現状を把握するとともに、制度的対応の必要性

について整理した。 

（倫理面への配慮） 

 本研究は、既存の公開情報および製造販売業

者との協議内容、ならびにサーベイランス活動

に基づくものであり、個人を特定する情報は取

り扱っていないため、特段の倫理的配慮を要し

ない。 

 

C.研究結果 

本分担研究においては、サーベイランス活動、

機器調査、添付文書検証および製造販売業者と

の協議を通じ、以下の結果を得た。 

１）サーベイランスおよびインシデント調査 

研究班として継続して実施されているプリオン

病サーベイランスおよびCJDインシデント調査

に参加した。脳神経外科領域に関連する事例に

おいては、依然として手術機器の洗浄・滅菌お

よびトレーサビリティに関する課題が指摘され

ており、標準化された感染予防対策の重要性が

再確認された。 

２）神経内視鏡（軟性鏡）の洗浄・滅菌対応状

況 

神経内視鏡ビデオスコープ（軟性鏡）について

は、2020GLに準拠した洗浄・滅菌条件の実装に

課題が認められた。 

添付文書および関連資料においては、 

・水酸化ナトリウム浸漬等の消毒法に関する記

載が存在する一方で、2020GLで求められる条件

を必ずしも満たしていない 

・過酸化水素低温ガスプラズマ滅菌（連続 2回

処理）により 2020GLを充足可能とされる機器

が存在するが、運用上の制約が大きい 

といった状況が確認された。また、製造販売業

者との協議においては、ガイドライン充足条件

のみを推奨する方針が示される一方で、添付文

書上の記載との乖離が残存していることが確認

された。 

３）製造販売業者との協議状況 

対象機器の製造販売業者との協議を通じ、プリ

オン病感染予防ガイドラインへの対応に関する

問題意識は共有されていることが確認された。

一方で、企業活動としての制約や国際的な製品

仕様との整合性の観点から、添付文書記載の迅

速な修正には一定の限界があることも示唆され

た。 

４）新規医療機器添付文書の検証結果 

近年上市された脳神経外科手術支援機器の添付

文書および関連マニュアルを検証した結果、以

下の問題点が認められた。 

① 洗浄・滅菌パラメータが 2020GLに準拠して

いない記載が存在する 

② 「CJDが疑われる患者には使用しない」とい

った記載があり、ハイリスク手技における標準

的対応の考え方と整合していない 

③ ガイドラインの趣旨（すべてのハイリスク手

技に対する一律の対応）が十分に反映されてい

ない 

さらに、一部の新規手術支援機器においては、

プリオン病対策に関する不正確または不十分な

記載が確認された。 

５）SSI対策関連文書における位置づけ 

脳神経外科領域における SSI対策に関する文書

作成過程において、プリオン病対応については

独自に詳細を規定するのではなく、研究班が作

成する最新のプリオン病感染予防ガイドライン

を参照する形式が適切であるとの整理に至った。 

 

D.考察 

本分担研究においては、脳神経外科領域にお

けるプリオン病二次感染予防対策の実装状況に

ついて、医療機器の添付文書および実務運用の
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観点から検討を行った。その結果、プリオン病

感染予防ガイドライン（2020GL）の基本的考え

方は医療現場に一定程度浸透している一方で、

実際の運用においては添付文書との不整合に起

因する課題が依然として存在することが明らか

となった。 

第一に、添付文書とガイドラインの齟齬は、

現場の判断に直接的な影響を及ぼす。医療現場

においては、添付文書および製品マニュアルが

一次的な参照資料として機能しており、これら

の記載内容がガイドラインと整合していない場

合、滅菌工程の選択や運用に混乱を生じさせる

可能性がある。特に、CJDハイリスク手技にお

いては、個々の患者の診断状況に依存せず、手

技そのものに基づいた一律の感染予防対策が求

められるが、「CJDが疑われる患者には使用し

ない」といった記載は、この原則と整合しない。

こうした記載は、結果として現場に誤った安心

感を与えるリスクを有する。            

第二に、洗浄・滅菌条件に関する不整合は、

実務上の逸脱を誘発し得る。2020GLで規定され

る条件と添付文書に記載されたパラメータとの

間に差異がある場合、実際の滅菌工程において

ガイドラインに準拠しない対応が選択される可

能性がある。とりわけ神経内視鏡（軟性鏡）の

ように、技術的制約や運用コストの問題を抱え

る機器においては、ガイドライン準拠を担保す

ること自体が容易ではなく、現場の裁量に委ね

られる部分が大きい。このような状況において、

添付文書の記載が曖昧または不十分であること

は、感染予防対策の実効性を低下させる要因と

なる。 

第三に、本研究において、新規に上市された

医療機器においても、ガイドラインと整合しな

い添付文書記載が新たに作成されている実態が

明らかとなった。このことは、既存機器の是正

のみでは問題の解決に至らず、同様の課題が継

続的に再生産される構造が存在することを示し

ている。製造販売業者との協議により、問題意

識自体は共有されているものの、国際的な製品

仕様や承認プロセスの制約により、個別対応に

は限界がある。 

以上を踏まえると、現場での努力や個別の是

正対応に依存した対策には限界があり、制度的

な対応が不可欠である。すなわち、新規医療機

器の薬事承認過程において、添付文書および関

連マニュアルが最新のプリオン病感染予防ガイ

ドラインと整合していることを確認する仕組み

を導入することが必要である。これは、既存の

審査プロセスにおける大きな変更を要するもの

ではなく、確認項目として追加するという「ひ

と手間」により実現可能な現実的対応である。 

さらに、SSI対策に関する文書整備において、

プリオン病対応を個別に記載するのではなく、

研究班が作成する最新ガイドラインを参照する

形式としたことは、ガイドラインの一貫性を担

保し、情報更新に柔軟に対応する観点から合理

的である。このような枠組みは、他領域におけ

る感染対策文書にも応用可能であり、標準化さ

れた知見の維持・更新という観点からも有用と

考えられる。 

以上より、プリオン病感染予防対策の実効性

を担保するためには、医療現場、製造販売業者、

行政がそれぞれの役割を果たしつつ、添付文書

とガイドラインの整合性を制度的に担保する枠

組みを構築することが重要である。 

 

E.結論 

脳神経外科手術はCJDハイリスク手技であり、

使用される医療機器は患者の診断の有無にかか

わらず、例外なく最新のプリオン病感染予防ガ

イドラインに基づく対応が求められる。添付文

書とガイドラインの齟齬は、医療現場における

判断の混乱と感染予防対策の逸脱を招く構造的

要因である。 

 したがって、新規医療機器の薬事承認過程に

おいて、添付文書および関連マニュアルがガイ

ドラインに準拠していることを確認する仕組み

を制度的に組み込むことが必要である。本分担

研究の結果に基づき、その実装を強く提言する。 

 
F.健康危険情報 

なし 

 
G.研究発表 

1.論文発表 

なし 

 
2.学会発表 

なし 

 
H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

なし 

 
2.実用新案登録 

なし 

 
3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

脳機能連結ネットワークによるプリオン病の特徴付け：プリオン病サーベイランス 

委員会で得られた脳波データの統計解析研究続報 

 

研究分担者：黒岩義之   財務省診療所 

研究分担者：寺尾安生   杏林大学病態生理 

研究協力者：山﨑敏正   九州工業大学大学院情報工学研究院 

研究協力者：竹岡知将   九州工業大学大学院情報工学研究院 

研究協力者：平井利明   帝京大学医学部附属溝口病院脳神経内科・脳卒中センター 

研究協力者：藤野公裕   帝京大学医学部附属溝口病院脳神経内科・脳卒中センター 

研究協力者：原田雅史     徳島大学大学院医歯薬学研究部放射線医学分野 

研究協力者：藤田浩司   徳島大学大学院医歯薬学研究部放射線医学分野 

研究協力者：佐藤克也   長崎大学大学院医歯薬学総合研究科 

研究協力者：阿江竜介   自治医科大学地域医療学センター公衆衛生学部門 

研究協力者：北本哲之   国立精神・神経医療研究センター病院臨床検査部 

研究協力者：長田高志   国立精神・神経医療研究センター病院総合内科 

研究協力者：村井弘之   国際医療福祉大学医学部脳神経内科 

研究協力者：畠山公大   新潟大学脳研究所統合脳機能研究センター臨床機能脳神経学分野 

研究協力者：三條伸夫   東京科学大学国際医工共創研究院希少神経難病治療薬開発講座 

研究協力者：太組一朗   聖マリアンナ医科大学脳神経外科学 

研究協力者：山田正仁   国家公務員共済組合連合会九段坂病院内科 

研究協力者：高尾昌樹   国立精神・神経医療研究センター病院臨床検査部 

研究協力者：水澤英洋   国立精神・神経医療研究センター 
 

研究要旨（脳機能連結ネットワークによるプリオン病の特徴付け：プリオン病サーベイ

ランス委員会で得られた脳波データの統計解析研究続報） 

プリオン病（CJD）に伴う周期性脳波異常（PSD）を脳機能連結ネットワークで表現し、

ネットワークを定量的に特徴付けるパラメータにより、認知症患者や健常高齢者と比較

した。患者および健常者の多チャネル頭皮脳波データから脳機能連結ネットワーク（Br

ain Functional Connectivity Network, BFCN）を構築した。得られたBFCNをプリ

オン病、認知症、健常者で比較するために、BFCNを特徴付けるパラメータを算出した。

これらパラメータは主にClustering CoefficientとCharacteristic Path Lengthであ

る。6つの周波数帯（delta, theta, lower alpha, upper alpha, beta, gamma）それぞ

れで上記を検討した。theta帯とupper alpha帯で、PSD発生後に脳全体の強い同期性が

認められた。Clustering Coefficientでは健常者とプリオン病および認知症の間で有意な

違いが認められたが、プリオン病と認知症の間では認められなかった。Characteristic 

Path Lengthでは同様の違いが認められた。Clustering CoefficientとCharacteristic 

Path Lengthの結果から、プリオン病と認知症では、認知機能を反映すると言われてい

るsmall-worldnessが喪失していると推察された。多チャネル頭皮脳波データから構築

されたBFCNにより、プリオン病は PSD発生後のBFCN全体の強い同期性によって特徴

付けられる。BFCNを特徴付けるClustering CoefficientとCharacteristic Path Lengt

hの結果からプリオン病と認知症はsmall-worldnessが喪失していると考えられる。 
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A.研究目的 

プリオン病（CJD）に伴う周期性脳波異常（PS

D）を脳機能連結ネットワークで表現し、ネット

ワークを定量的に特徴付けるパラメータにより、

認知症患者や健常高齢者と比較する。 

 

B.研究方法 

患者および健常者の多チャネル頭皮脳波デー

タから脳機能連結ネットワーク（ Brain 

Functional Connectivity Network, BFCN）を

構築した。BFCN はノード（電極）とノード間

を繋ぐエッヂから成る。エッヂを描くかどうか

はある指標の数値に基づいて決められた。この

指標とは Synchronization Likelihood（SL）と

呼ばれる。得られた BFCN をプリオン病、認知

症、健常者で比較するために、BFCN を特徴付

けるパラメータを算出した。これらパラメータ

は主に Clustering Coefficientと Characteristic 

Path Length である。6 つの周波数帯（delta, 

theta, lower alpha, upper alpha, beta, 

gamma）それぞれで上記を検討した。 

 

（倫理面への配慮） 

臨床研究倫理指針を遵守した。 

 

C.研究結果 

プリオン病患者において、PSD発生時の前後で

SL値が高いノード間にエッヂを描いた。その結

果、theta帯とupper alpha帯で、PSD発生後に

脳全体の強い同期性が認められた。認知症患者で

は左右の分離が著しい周波数帯が存在したが、プ

リオン病患者ではlower alpha（前後の分離性が

認められる）を除いて分離性が認められなかった。

尚、同期性や分離性はmodularityによって数値化

し判断された。Clustering Coefficientでは健常

者とプリオン病および認知症の間で有意な違い

が認められたが、プリオン病と認知症の間では認

められなかった。Characteristic Path Length

では同様の違いが認められた。 

 

D.考察 

Clustering CoefficientとCharacteristic Path 

Lengthの結果から、プリオン病と認知症では、

認知機能を反映すると言われている

small-worldnessが喪失していると推察された。 

 

E.結論 

多チャネル頭皮脳波データから構築された

BFCN により、プリオン病は PSD 発生後の

BFCN 全体の強い同期性によって特徴付けられ

る。BFCNを特徴付ける Clustering Coefficient

と Characteristic Path Length の結果からプリ

オン病と認知症は small-worldness が喪失して

いると考えられる。 

 

F.健康危険情報 

なし 

  

G.研究発表  

1.論文発表 

1) 山﨑敏正、浦田理沙、藤 太一、黒岩義之: 脳

のfunctional connectivity network: ネット

ワーク理論の立場から．神経内科 2014; 

81:204-209. 

2)  黒岩義之,太組一朗, 田中章景, 山田正仁, 水

澤英洋:プリオン病の脳波検査.神経内科 

2016;84:236-245. 

3)  Kuroiwa Y, Yoshimoto S, Nakane H, 

Fujino K, Hirai T, Fujino S, Suzuki K , 

Yamada S, Baba Y, Yamazaki T: 

Scalp-recorded EEG based brain 

functional connectivity networks in 

Alzheimer’s disease. 臨床神経 

2019;59:S373. 

4)  山﨑敏正、西嶋 櫻、中根 一、藤野公裕、黒

岩義之:バイオマーカーとしての脳波: Brain 

Functional Connectivity Network。脳神経

内科 2020;90:133-140. 

5)  Nishijima S, Yada T, Yamazaki T, 

Kuroiwa Y, Nakane M, Fujino K, Hirai T, 

Baba Y, Yamada S, Tsukiyama S.: 

Discrimination between dementia groups 

and healthy elderlies using 

scalp-recorded-EEG-based brain 

functional connectivity networks. J 

Biomedical Science and Engineering, 

2020;13:153-167. 

6)  黒岩義之, 西嶋 櫻, 築山 翔, 白井 杏奈, 山

﨑敏正, 中根 一, 藤野公裕, 平井利明, 山田

昌興、馬場泰尚:頭皮上記録脳波を用いた脳

機能連結ネットワーク解析でアルツハイマ

ー病群と健常対照群の識別は可能か。日本老

年医学会雑誌。2020;57:87. 

7)  黒岩義之、平井利明、藤野公裕、山﨑敏正、

水澤英洋:プリオン病の脳波．脳神経内科 

2022;97:450-459. 

8） Takeoka C, Yamazaki T, Kuroiwa Y, Fujino 

K, Hirai T, Mizusawa H:Fuctional 

connectivity and small-world networks in 

prion disease. IEICE Trans Inf & and 

Syst, E106-D 2023；427-430. 
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2.学会発表 

なし 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 
なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究 

 

プリオン病の遺伝カウンセリング～遺伝医療の立場からの論点整理 

 
研究分担者：田村智英子   FMC東京クリニック 

 

 

A.研究目的 

プリオン病の患者・家族から、疾患の遺伝性に

ついて相談されることは少なくない。また、プリ

オン病サーベイランス事業において実施されて

いる遺伝子検査の受検率を上げることは重要な

課題である。したがって、プリオン病の担当医と

遺伝医療部門との連携が欠かせないが、そうした

連携の充実を図るためのポイントを抽出、整理し

た。 

また、患者・家族向けの遺伝子検査に関する情

報冊子を作成した。 

 
B.研究方法 

これまでのプリオン病の遺伝相談事例から、共

通する事項を抽出、整理し、考察を加えてまとめ

た。 

 

（倫理面への配慮） 

個人情報は取り扱っていない。個別の相談事例

を振り返って論点を抽出する際には、個人情報を

削除して、異なる症例であっても共通して考慮可

能な論点にのみ注目した。 

 
C.研究結果 
プリオン病の遺伝性について、患者・家族と話

し合う際には、プリオン病の担当医と遺伝医療部
門との連携が有用である。しかし、プリオン病は
稀少疾患であることから、遺伝カウンセリングを
担当する臨床遺伝専門医や認定遺伝カウンセラ
ーは、必ずしもプリオン病に詳しくない。したが
って、プリオン病の担当医から、遺伝診療外来の
担当者に対して情報提供を行い、十分にコミュニ

ケーションをとっておくことが有意義と考えら
れた。 
以下、プリオン病の遺伝カウンセリングを担当

する臨床遺伝専門医、認定遺伝カウンセラーなど
に知っておいてもらいたいこと、および、プリオ
ン病担当医についてまとめる。 
（１）プリオン病の遺伝カウンセリング担当者に
知っておいてもらいたいこと 
• プリオン病の自然歴 
• 約20％が遺伝性、80％が孤発性プリオン病で

あること 
• 遺伝性プリオン病は、常染色体顕性遺伝形式

をとる 
• 遺伝性プリオン病の原因となるプリオン蛋白

遺伝子におけるほとんどのバリアントの病的
意義の評価が定まっている（原因となる病的
バリアントがリスト化されている） 

• 病的バリアントによって、浸透率が大きく異
なり、中には非常に低い浸透率のバリアント
もある 

• プリオン病サーベイランスの一環として、多
型解析目的で遺伝子検査が行われている 

• 遺伝性プリオン病の着床前診断（PGT-M）の
選択肢も徐々に使えるようになってきている
（下記（注１）参照） 

（注１）プリオン病のPGT-Mについて 
• 海外では、費用面などから希望しない人も多

いが、制限はされていない 
• イギリスでは公費（NHS）負担で実施可能米

国の当事者団体サイトでも情報提供している 
• 日本では、生殖医療機関から日本産科婦人科

学会に１例毎に申請し、承認を得て実施 
• 日本ではこれまで成人発症性疾患での実施は

認められていなかったが、近年、家系内で死
亡例があるなど重大事象があれば承認される
事例も出てきている。日本において、プリオ
ン病のPGT-Mの申請事例はこれまで存在し
ないが、今後、申請されれば、浸透率が高い

研究要旨  

プリオン病の患者・家族から、疾患の遺伝性について相談されることは少なくない。また、プ

リオン病サーベイランス事業において実施されている遺伝子検査の受検率を上げることは重要

な課題である。したがって、プリオン病の担当医と遺伝医療部門との連携が欠かせない。本年度

は、プリオン病患者の担当医と遺伝医療部門の円滑な連携の充実を図るため、ポイントを抽出、

整理し、遺伝医療部門の担当者に知っておいてもらいたいこと、プリオン病担当医に遺伝医療と

の連携の際にお願いしたいことの要点をまとめた。 
また、患者・家族向けの遺伝子検査に関する情報冊子を作成、プリオン病の遺伝子検査の実際、

費用、何を調べているか、何がわかるか、プリオン病の遺伝性、遺伝性プリオン病患者の血縁者
の発症前遺伝学的検査などについて、Q&A形式で情報をまとめた。着床前診断や出生前診断の
選択肢についても言及した。 
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ケースは実施が認められる可能性はある 
• 発症前検査が済んでいることが前提となる 
（２）プリオン病の担当医にお願いしたいこと
（遺伝医療の立場から） 
• 患者家族が、遺伝子検査に同意されなくても、

少し時間が経ってから再度聞いてみてほしい
（検査をことわってしまったが、後から検査
を検討したくなったという相談が時々あるの
で） 

• 患者が転院した後でも、遺伝子検査を希望さ
れたらできるように、転院先の担当医に伝え
ておいてほしい 

• 遺伝子検査の結果のきちんとした報告書を患
者・家族に渡してほしい（その後、患者の家
族が発症前遺伝学的検査やPGT-Mを利用す
る際に必要になるので） 

• 遺伝子検査には同意するが結果は知らせても
らわなくてもよいと言われていた場合でに、
後から希望があれば結果を渡すことができる
ようにしておき、その際の手続きを決めてお
いてほしい（誰からの要請で結果開示するの
かなど） 

• 遺伝子検査に同意するかどうかを、患者の配
偶者など近い親族とのみ話し合って検査を実
施しないことにした場合、その話し合いに参
加していない患者の血縁者（特に兄弟姉妹や
子どもなど）が疾患の遺伝性について知りた
いと考える可能性に配慮し、担当医が一部の
家族とのみ話すのではなく、できるだけ、関
係しそうな血縁者全員と話ができる機会をも
うけることを検討してほしい（下記注２参照） 

（注２） 
実例としては、プリオン病患者の子どもや兄弟

姉妹などの血縁者が、自分にプリオン病が遺伝し
ているかどうか心配し、患者のプリオン病が遺伝
性プリオン病であるかどうか知りたいと思って
も、遺伝子検査の説明をされたときに担当医と話
した家族（特に血縁ではない配偶者）が遺伝子検
査をことわってしまっていることがある。したが
って、少なくとも患者の第１度近親者（兄弟姉妹、
子どもなど）には、プリオン病の遺伝子検査を実
施できること、および検査を実施した場合はその
結果を知ることができる、という情報が伝わるよ
うに配慮してほしい。遺伝子検査がなされていて
遺伝性ではなかった場合でも、その結果を患者の
血縁者（少なくとも第１度近親者）には知らせて
ほしい（遺伝性ではなかったということを知らな
いまま心配していることがあるので）。 
 また、遺伝子検査が実施されていても、その結
果の説明を受けた患者の家族がその情報をきち
んと関係する血縁者に知らせていないことがあ
る。たとえば、「父がプリオン病と診断されたが、
母が、遺伝子検査はしたが結果はもらっていない
と言っていて、実家は遠方なので、本当に検査し
たのか、その結果はどうなっているのかわからな
くて困っている」といった相談は多い。遺伝子検
査を実施した場合は、その結果が、遺伝性プリオ
ン病と診断された場合でも孤発性であった場合
でも、患者の血縁者（少なくとも第１度近親者）
にはきちんと伝わるように担当医には配慮して
ほしい。 
（３）プリオン病の遺伝子検査（遺伝学的検査）
に関する患者家族向け情報冊子の作成 

過去の患者家族に対する相談対応経験を踏ま
え、下記の項目についてまとめた冊子を作成した。
今後、各医療機関で活用してもらう方向で配布し
たい。 
（冊子に記載した項目） 
Ｑ１．プリオン病の遺伝子検査は、受けなければ
いけない検査ですか？ 
Ｑ２．プリオン病の遺伝子検査はどのように行わ
れるのですか？ 
Ｑ３．プリオン病の遺伝子検査の費用はかかりま
すか？ 
Ｑ４．プリオン病は遺伝するのですか？ 
Ｑ５．プリオン病の遺伝子検査によって、何がわ
かるのですか？ 病気の遺伝が疑われるから検
査をするのですか？ 
Ｑ６．プリオン病が遺伝性であったら、必ず遺伝
するのですか？ 遺伝したら、必ず発症するので
すか？ 何歳頃に発症するのですか？ 
Ｑ７．プリオン病の遺伝子検査を受ける際のリス
クはありますか？ 
Ｑ８．プリオン病の遺伝子検査では、何を調べて
いるのですか？ 
Ｑ９．遺伝性のプリオン病とわかった場合、未発
症の家族も遺伝子検査を受けることができます
か？ 
Ｑ１０．遺伝性のプリオン病の病的バリアントを
保有している人が子どもをもうける際に、着床前
診断や出生前診断を受けることはできますか？ 
Ｑ１１．プリオン病やその遺伝子検査に関連した
心配や不安があるときは？ 
Ｑ１２．プリオン病についてさらに詳しい情報が
ほしいときは？ 
Ｑ１３．このパンフレットについての問い合わせ
先は？ 
 

D.考察／E.結論 

プリオン病の遺伝性について患者家族が心配

して相談される事例は少なくない。プリオン病担

当医と遺伝医療部門の連携の充実、患者家族にお

ける遺伝子検査の理解の増進、遺伝子検査受検率

の向上を目指すための一助として、今回作成した

遺伝子検査に関する情報冊子の活用が有効と考

えている。 

 
F.健康危険情報 

該当なし 

 
G.研究発表 

1.論文発表 

該当なし 

 
2.学会発表 
該当なし 
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H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 

該当なし 

2.実用新案登録 

該当なし 

 
3.その他 

該当なし 
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医原性脳アミロイドアンギオパチー発症に関わる宿主要因の検討

解 説

1. 医原性脳アミロイドアンギオパチー（iCAA）発症（年齢＜55歳）（n = 53）に関わる宿主
側の要因を検討した。

2. iCAA報告例は男性に多かった（男:女 = 3:1）（左図）。

3. 硬膜移植/脳外科手術の年齢、iCAA発症年齢、手術から発症までの期間の性差をみ
ると、手術時年齢とiCAA発症年齢に差はなかったが、手術から発症までの期間が
男性で短い傾向があった（右図・表）。

4. 硬膜移植/脳外科手術時の宿主の年齢差、宿主のアポE遺伝子型の違い によって
iCAAの病像に違いを認めなかった。

5. iCAA発症が男性で多いのは幼小児期における硬膜移植/脳外科手術が男性で多く
行われてきたことと主に関連している可能性がある。

研究代表者：九段坂病院内科（脳神経内科） 山田正仁

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果

R

R

医原性脳アミロイドアンギオパチーにみられる性差とその影響

手術から発症までの期間[中央値（平均値±標準偏差）]

男性（n = 40) 36.0 (35.2±6.4)*

女性（n = 13) 37.0 (38.4±6.0)*

* 0.100 by Mann-Whitney U test
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わが国のプリオン病の疫学的実態
（2026年2月現在）

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果

R

R

R

A B

C D

E F G

研究分担者 ： 国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター 水澤英洋

解 説

1. プリオン病サーベイランス委員会は、１９９９年４月１日から２０２６年２月までに登録された10652例のうち
8576例を検討し、5910例をプリオン病と判定した。

2. 病型別にみると孤発性CJD 4488例（75.9％）、遺伝性プリオン病 1087例（18.4％）、硬膜移植後CJD 95例
（1.6％）、変異型CJD １例（0.02％）であった。

※ ２０１５年以降、サーベイランス結果が人口動態調査数より少ないのは、調査が 完了していないためで
あり、今後、その差が減っていくものと思われる。
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プリオン病病理解剖の推進

解 説

1. 2020年から特にプリオン病の剖検数は増加し、2024-5年の2年間で19例
の解剖を行った。

2. 解剖数の増加は院外からの持ち込み剖検の増加によるものである。

3. 北海道、大阪府、岡山県など遠方からの搬送剖検も含み、遠方からの搬
送剖検を実剣することが、剖検数の増加につながる。

研究分担者：国立精神・神経センター病院 髙尾昌樹

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果

R

R

R

A B

C D

E F G
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プリオン病の二次感染リスク者の
フォローアップに関する研究

解 説

1. 令和6年～7年は新規インシデント事案が2例あり随時調査を行った。

2. これまでに23事例がフォローアップの対象となっている。このうち令和7年度末までに
17事例の10年間のフォローアップ期間が終了している。これまでのところ、二次感染
の発生はない。

3. 令和８年１月６日にインシデント事例の訪問調査を行い、インシデント事例における
治療実態を詳細に把握した。それぞれインシデントにいたる過程の実態把握とその
後の実態把握のための協力依頼及び啓蒙活動を行った。

研究分担者：東京大学医学部附属病院 齊藤延人

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果

R

R

R

A B

C D

E F G

手術器具等を介した、プリオン病の二次感染リスクに関して調査するため、

ＣＪＤインシデント委員会として活動。

インシデント事例フォロー状況インシデント事例フォロー状況

事例 CJD診断時期 告知対象者

1 平成16年6月 11名

2 平成16年8月 10名

3 平成17年10月 12名

4 平成18年10月 7名

5 平成18年9月 0名

6 平成13年6月 2名

7 平成15年3月 22名

8 平成18年3月 21名

9 平成20年1月 5名

10 平成21年7月 50名

11 平成23年9月 60名

事例 CJD診断時期 告知対象者

12 平成24年2月 58名

13 平成24年5月 5名

14 平成26年月 15名

15 平成27年1月 27名

16 平成26年12月 23名

17 平成27年9月 10名

18 平成30年10月 20名

19 令和元年6月 10名

20 令和2年2月 8名

21 令和5年10月 20名

22 令和6年2月 3名

23 令和6年7月 16名
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プリオン病の二次感染リスクと
その対策に関する研究

解 説

1. 令和7年度は新規インシデント事案が１例あり訪問調査を、インシデント委員会の下
で行った。これまでに23事例がフォローアップの対象となっており、二次感染の発生
はない。

2. 海外の感染予防ガイドラインに相当する文書の有無とその記載状況を確認した。い
ずれの文書にも共通しているのは、二次感染の高リスク手技を行う可能性がある場
合は、あらかじめ “プリオン病の可能性 (既往歴や症状)” を考慮し、 ディスポ器具
の使用や厳格な手術器具再処理 (洗浄＋滅菌)の施行、あるいは焼却を検討する事
をすすめている点である。

研究分担者：埼玉医科大学医学部 高柳俊作

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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手術器具等を介したプリオン病の二次感染リスクに関してＣＪＤインシデント委員会
の下で活動。欧米を中心とした国々の感染予防ガイドラインなども調査

インシデント事例フォロー状況

事例数 CJD診断期間

23 平成16年6月～令和6年1月

国名 感染予防ガイドライン相当文書
アメリカ あり（『Infection Control for CJD』）

カナダ
あり（『Classic Creutzfeldt–Jakob disease の
ための Infection Control Guidelines』）

イギリス
あり （『GP 04 CJD Community IPC Policy

2021』）
オーストラリア あり

WHO あり（WHO Infection control guidline)

各国の感染予防対策
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プリオン病感染予防ガイドラインと医療機器添付文書の
不整合が再生産される構造の解明

解 説

1. 添付文書とガイドラインの齟齬は既存・新規医療機器の双方で確認
された

2. 本課題は薬事承認プロセスに内在する構造的問題である
3. 添付文書とガイドラインの整合性確認は制度として担保される必要

がある

本課題は現場努力では解決し得ず、制度設計の問題である

研究分担者：聖マリアンナ医科大学脳神経外科 太組一朗

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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ガイドライン（2020GL）

添付文書（既存機器）

医療現場の混乱

薬事承認（新規機器）

乖離した添付文書が再生産

再生産
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全国サーベイランスに基づくわが国のプリオン病の疫学像

解 説

1. 2026年2月までのプリオン病の発症者数と罹患率の年次推移を示す。

2. 1999年以降、発症者数は増加傾向である。これはサーベイランスの継続
により、診断体制が充実してきたことを反映しているものと考えられる。

3. 2021年には発症者数・罹患率ともに過去最高を記録した。

4. 発症からサーベイランスへの登録までには数年を要するため、2021年以
降も発症者数は増加している可能性がある。

研究分担者：自治医科大学地域医療学センター公衆衛生学部門 阿江竜介

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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プリオン病サーベイランスデータの管理・
運用の研究

解 説

1. 2003〜2014年度までに厚生労働省に登録された1671例を対象として、
無動・無言をアウトカムに設定し、登録時の個人票情報を説明変数とし
て人工知能による予後予測モデルを構築した。

2. 予後予測モデルにおいて、発症から無動・無言までの期間（月）が最も
短いクラスタ（CL）3から最も長いCL0までの5つのクラスタに分類できた。

3. 各CLの特徴として、PSDの出現頻度が有意にクラスタ間で差が認めら
れ、無動・無言までの期間が長い順に、PSDの出現頻度が増大する傾
向が示された。一方、Tau、NSE、14-3-3蛋白質との相関は認められな
かった。

研究分担者：東海大学医学部臨床薬理学 金谷泰宏

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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人工知能による機械学習による無動・無言を予測するモデルの構築

機械学習により得られた5つのクラスタの特徴
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プリオン病における周期性同期性放電（PSD)の意義
-他要因との相関とサーベイランス情報との相関-

解 説

1.脳波上の PSD 出現と

①脳のMRI高信号:  大脳皮質（＋）基底核（＋）

②脳脊髄液検査：RT-QUIC陽性所見

は高い相関を示す。

2. genetic CJDではPSDがみられないことが多く、基底核の高信号がみられる頻度は低い。

3. 進行につれてPSDが陰性だったのが陽性化した症例があり、この症例では経過とともに

大脳基底核の高信号が陽性となった。

研究分担者：杏林大学病態生理 寺尾安生、財務省・財務省診療所 黒岩義之

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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V180I変異型gCJDの早期診断のための
画像の特徴の検討

解 説

1.V180I変異型gCJDの特徴的な画像所見は下記のようにまとめることができる。
1)大脳皮質のDWI高信号：浮腫を伴う肥厚した高信号であり、FLAIRでも高信号
として認められることが多い。
2)基底核及び後頭葉の皮質：高信号を呈さないことが多い。

2.V180I変異gCJDのMRI所見は、sCJDとは異なる空間分布と信号特性を有する。
この画像的特徴は、プリオン病における脳部位ごとの脆弱性や、変性プロセスの
多様性を解明する上でも重要な手がかりを与えるものと推察される。

研究分担者：徳島大学医歯薬学研究部放射線医学分野 原田雅史

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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V180I変異型gCJDの典型画像

DWI

ADC FLAIR
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プリオン病サーベイランスにおける
ヒトプリオン病の患者の髄液中のバイオマーカーの解析

解 説
1.我々は新規異常プリオン蛋白検出法（RT-QuIC法）を開発し、ヒトプリオン病

の髄液診断への応用を行ってきた。
2.孤発性プリオン病では1st generation QuICよりも2nd generation QuICの方

が検出感度が高い。
3. Ring trial の結果より2nd generation QuICについては各国との感度・特異

度はほぼ同じレベルであった。
4.今後各国で偽陽性・偽陰性だった症例についてRing trial にて検討する予
定である。

研究分担者：長崎大学医歯薬学総合研究科医療科学専攻保健科学分野 佐藤克也

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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プリオン病確定診断システムの構築

解 説
1. プリオン病剖検推進のため、患者家族、臨床主治医、在宅医の協力体制
を前提に、高齢者ブレインバンクドナー登録コーディネートを患者生前に
行う。

2. 死亡時搬送剖検を行い、確定診断、疾患克服のための凍結リソースを
構築する。

3. 確定診断後、ご家族に説明し、感謝を伝える。
4. 高齢者ブレインバンクは東京都認可の事業であり、難病支援課の
援助の元に行う体制を構築している。

研究分担者：東京都健康長寿医療センター 村山繁雄

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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高齢者ブレインバンク

プリオン病患者
家族

臨床主治医

ブレインバ
ンクドナー
登録
コーディネ
ート

死亡時
搬送剖検

確定診断
説明

病病連携
臨床情報

東京都難病支援課

在宅医

死亡診断書

協力
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解 説

1.令和7年度までに、北海等地区では474名のプリオン病サーベイランスを行い、352名を
プリオン病と診断した。

2.北海道大学では令和7年度より病理医の尽力のもと、剖検受け入れ体制を構築してい
る。それに伴い神経内科同門の医師を対象に匿名のプリオン病剖検に向けた意識
調査を実施した

3.結果的にプリオン病診療経験数が多いほど、プリオン病剖検立ち会いへの意欲が高い
ことが判明し、今後の剖検制度構築において重要な知見を得た

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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令和7年度北海道地区におけるプリオン病サーベイランス状況

研究分担者：北海道大学神経内科 矢部一郎
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プリオン病剖検への積極的意欲を従属変数とした単変量ロジスティック回帰解析
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東北地方におけるプリオン病のサーベイランス状況

解 説

1. 令和6-7年度の東北地方調査症例は86例

2. 遺伝性プリオン病の症例は9例（V180I変異が9例）

研究分担者：東北大学大学院医学系研究科神経・感覚器病態学講座神経内科学分野 青木正志

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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令和6年度 令和7年度

青森県 6 8

岩手県 5 10

秋田県 4 9

宮城県 10 9

山形県 7 3

福島県 7 8

計 39 47

令和6–7年度東北地方
プリオン病疑い症例数
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2025年度新潟・群馬・長野におけるプリオン病サーベイランス状況

研究分担者：新潟大学 小野寺理

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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2025年度の新潟・群馬・長野におけるサーベイランス症例の内訳

新潟 群馬 長野 Total

sCJD 3 2 6 11

Definite 0 0 0 0

Probable 3 2 5 10

Possibel 0 0 1 1

gCJD 2 1 2 5

dCJD 0 0 0 0

Undiagnosed 0 1 0 1

non-CJD 0 0 2 2

Total 5 4 10 19

2025年度の新潟・群馬・長野におけるサーベイランス症例に対する
プリオン蛋白遺伝子検査の実施率

(2024年度 83%) (2024年度 67%)

解 説

1.新潟・群馬・長野3県において, 令和7年度にsCJD 11例,

gCJD 5例を確認し, dCJDは認めなかった.

2.令和7年度プリオン蛋白遺伝子検査の実施率は,

新潟100%, 群馬50%であり，前年と著変はなかった．

sCJD probable

52%

sCJD possible

5%

gCJD

26%

Undiagnosed

5%

Non-CJD

11%

新潟

100%
(4/4)

群馬

50%
(2/4)

長野

40%
(4/10)
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孤発性CJD診断における脳波の変遷に関する検討（中間報告）
- PossibleからProbableへ移行した症例の解析

解 説

1. PossibleからProbableへ診断変更となり解析可能であった9名のうち、PSD
の出現が確認できたのは4例のみであり，PSDの前駆脳波であるcentral
sagittal sporadic epileptiform dischargesは2例で認め，lateralized
periodic dischargesは認めなかった．前駆の右派からPSD出現までの期
間は中央値21日(11-127日)であった．

2. 主治医とサーベイランス委員とのPSD判定の一致率は66.7%となっており，
PSDの出現の判定については、判断が困難な場合があると思われた．

研究分担者：東京科学大学国際医工共創研究院希少神経難病治療薬開発講座 三條伸夫

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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1. PossibleからProbableへ診断変更となった症例の内訳と
PSD出現までの移行期間

Possibleの診断となった645名のう
ち、継続調査をおこなった382例で、
PSDの出現により、Probableへ診断
変更となった症例が15例いた。
そのうち解析可能であった9名の内
訳を左図に示す。初期波形から周
期性同期性放電(PSD) への変化が
確認できたのは4例のみで、移行期
間は中央値21日(11-127日)であっ
た。

2. 診断変更となった症例の内訳

Case 
(N=9)

Sex Age Type Codon 129
初期波形からGPDsへの

移行期間(日)
主治医の診断

サーベイランス委員
の診断

1 F 61 sCJD Met/Met N/A* Probable Probable

2 F 65 sCJD Met/Met 11 Probable Probable

3 M 74 sCJD Met/Met NC Probable Possible

4 M 75 sCJD N/A N/A Probable Possible

5 F 68 sCJD Met/Val 127 Probable Probable

6 M 71 sCJD N/A NC Probable Possible

7 M 75 sCJD N/A 0* Probable Probable

8 M 55 sCJD N/A 12 Probable Probable

9 M 62 sCJD Met/Met 30 Probable Probable

PSD出現の確
認：４例

初回脳波に
PSDあり：1例

PSD出現な
し：2例

フォローデータ
なし：2例

0

50

100

150

Case
D
a
y
s

移行期間の内訳

Median:21

sCJD: sporadic Creutzfeldt-Jakob disease, Met: methionine, Val: valine, N/A: not available, NC: not converted to GPDs, EEG: 
electroencephalogram, GPDs: generalized periodic discharges *: GPDs emerged on the baseline EEG  
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GSS-P102Lの臨床疫学的研究

解 説

1. GSS-P102L と sCJD のそれぞれにおいて、小脳失調、認知機能障害、

無動無言がどのタイミングで発現したかを示したグラフである。

2. 初発症状が小脳失調だったものはGSS-P102Lでは80%、sCJDでは19%であったが

いずれも3ヵ月以内に8割以上が小脳失調症状を示した。

3. 認知機能障害については、3ヵ月以内にsCJDの91%が発症したのに比し、 GSS-

P102Lでは34%であった。発症2年でも、24%は未発症だった。

4. sCJDでは3ヵ月で66%、6ヵ月で81%が無動無言になったが、GSS-P102Lでは3ヵ月で

5%、6ヵ月で26%と、両者で大きな差があった。

研究分担者：国際医療福祉大学脳神経内科学 村井弘之

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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わが国のサーベイランスの課題とその対策

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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研究分担者：国立精神・神経医療研究センター病院総合内科 長田高志

解 説

1. 最近3年の未検討症例数を検討した。ブロックごとに新規症例数の違いがあるため、数字に差はある
ものの全体としては横ばいから減少傾向にあると考えられた。

2. 剖検率問題の解決策として、（都道府県をまたいだ）剖検可能な施設のセンター化、サーベイランス
委員会病理専門医による出張剖検、関係学会との協力、転院先と事務局との情報交換の活性化な
どが重要である。最近の剖検率の改善は、サーベイランス委員会病理部門の出張剖検、遺体の搬送
による施設を超えた剖検の実施などによるものである。
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７年の経過で脳波を確認できたV180I変異遺伝性CJD

解 説
1. V180I変異遺伝性CJDは本邦で最も頻度が高く、高齢発症・緩徐進行が特徴で、GPDsが出現しにくい

2. 本症例は約7年にわたりMRI・脳波を継続評価できた稀な長期フォロー例

3. 初期は失語や失行、不随意運動が出現し、徐々に反応低下・痙性増強へ進行

4. MRIでは皮質高信号が全周性に拡大後、消退し脳萎縮・脳室拡大が顕著となった

5. 脳波は一貫して徐波化主体でGPDsは認めず、7年目にCSSEDs様の棘波を睡眠中に確認

6. GPDsはtype1プリオン関連所見であり、本症ではtype2主体のため出現しにくいと考えられる

7. CSSEDsはsCJDでGPDsに先行する所見とされ、本例でも類似の進展が示唆される

8. 長期経過例では今後GPDsが出現する可能性もあり、脳波の継続的フォローが重要である

研究分担者：横浜市立大学大学院医学研究科神経内科学・脳卒中医学 田中章景

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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研究協力者：横浜市立脳卒中神経脊椎センター脳神経内科 岸田日帯

CSSED; central sagittal sporadic epileptiform discharges 
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プリオン蛋白遺伝子 V180I変異を有し、
認知症の家族歴がある若年発症Alzheimer病の1例 

解 説

1. 認知症の家族歴を有する若年発症ADの症例でPRNP V180I変異を有
する症例を報告した。

2. 本例のAD発症にはApoE e4/e4に加えPRNP V180I変異が影響している
可能性を考えた。

研究分担者：金沢医科大学脳神経内科学 浜口毅

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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家系図 画像所見

家族歴をもつ47歳発症の若年性認知症症例。頭部MRIではPRNP V180I

変異を有する遺伝性プリオン病に特徴的なDWIでの皮質高信号を認めず
、プリオン病は未発症と判断した。本例の認知症の原因として画像検査
と脳脊髄液バイオマーカーの結果はAlzheimer病(AD)を示唆した。本例
ではAPP、PSEN1、PSEN2遺伝子に病的変異は認めなかったが、ApoE

e4/e4を有しており、ApoE遺伝子が本症例の認知症の若年発症および家
族歴に関与したと考えた。PRNP V180I変異がAD発症に与える影響は不
明であるが、過去にPRNP V180I変異を有する若年発症ADが1例報告さ
れており、本例でもPRNP V180I変異がAD発症に関与した可能性がある
。
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解 説

1. 2025年2月と9月に検討委員会において検討したのは37例であった。37例のうち、sCJDは19例、
gCJDは8例。プリオン病否定例は5例、硬膜移植の可能性が高い例が1例、死亡により診断不能は1例、
要追跡は3例であった。

2. sCJD 19例（確実例 2例、ほぼ確実例 13例、疑い例 4例）の平均発症年齢は72.0 (±10.11)歳で、男
女比は男性12例、女性7例であった。

3. gCJD 8例はV180I変異 6例、M232R変異 0例、E200K変異 1例、 GSS(P102L変異) 1例。V180I変異症
例は平均発症年齢 83.5 (±5.34)歳で男性 3例、女性 3例であった。

4. sCJD症例、プリオン病否定例における14-3-3蛋白、rt-QUICの陽性率は、既報告同様にrt-QUICの
特異度が高かった。

2025年 愛知、岐阜、三重の
3県におけるプリオン病サーベイランス結果

研究分担者：愛知医科大学神経内科 熱田直樹

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果

R
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プリオン病否定例 5例
・肝性脳症
・痙攣後脳症
・脳梗塞後遺症
・認知症
・脳炎後後遺症

硬膜移植の可能性が高く、分類不能 1例
死亡により診断不能 １例
要追跡 3例

C D

E F G

sCJD平均発症年齢：
72.0 (±10.11)歳

V180I変異 平均発症年齢：
83.5 (±5.34)歳

1

2 3

14-3-3蛋白 rt-QUIC

sCJD 確実例 0例 ー ー

sCJD ほぼ確実例 10例 100% 100%

sCJD 疑い例 4例 100% 25%

否定例 5例 40% 0%

4 sCJD症例、プリオン病否定例における14-3-3蛋白、rt-QUICの陽性率
※2項目揃っている症例を抽出

19

8

5

1
1
3

報告37症例 内訳

sCJD

gCJD

プリオン病否定例

分類不能

診断不能

要追跡

2

13

4

sCJD19例 内訳

確実例 ほぼ確実例 疑い例

6

1

1

gCJD8例 内訳

V181I M232R E200K P102L

12

7

sCJD 性差 男性
女性

33

V180I変異 性差 男性

女性
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解 説

1. 2015年以降、近畿ブロックでは計774例分の調査依頼があった。

2. 774例中533例 (69%)において調査結果の回答を得た。

3. 調査が完了した533例中227例はsCJDほぼ確実例、95例が

sCJD疑い例であった。

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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近畿ブロックにおけるプリオン病サーベイランス状況

研究分担者：大阪大学大学院医学系研究科 木村康義
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中国四国地区におけるプリオン病サーベイランス

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果
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研究分担者：岡山大学脳神経内科 石浦浩之
 研究協力者：岡山大学脳神経内科 武本麻美
 研究協力者：岡山大学脳神経内科 田所功

解 説

1. 2024年10月から2025年9月の1年間に報告した全症例は35例で、うち孤発性CJD24例、遺伝性2例、
保留または否定症例9例であった。否定症例は、正常圧水頭症・てんかん重積・胸腺関連自己免疫
性血管炎・辺縁系脳炎・肝性脳症が各１例、最終診断名調査のため保留となった症例が２例、非常
に古い症例であり追跡調査不能、診断不明で調査終了と決定した2例であった。

2. 1999年4月から2025年9月では、CJD487症例報告しており、孤発性 81％、遺伝性 18％、硬膜移後の
獲得性CJD 1%であった。孤発性と遺伝性の割合は、ほぼ全国平均と同様であった。

R

R

A

C

孤発性CJD 24例
(probable 11, 
possible 13）

遺伝性CJD 
2例

否定5例

2024年10月から2025年9月に報告した症例 (35例)

調査 終了
2例

2013年10月〜2025年9月の12年間の地域別集計
(n=262)

中国地方 四国地方

sCJD (221)

広島 (54) 香川 (22)

岡山 (47) 徳島 (19)

鳥取 (19) 高知 (14)

島根 (22) 愛媛 (24)

V180I (33)

広島 (12) 愛媛 (4)

岡山 (9) 高知 (2)

鳥取 (1) 香川 (2)

島根 (3)

M232R (7)
岡山 (5) 香川 (1）

広島 (2)

E200K (1) 鳥取 (1)

中国四国地方プリオン病患者の病型別分類
（1999.4 ～2025.9, N=487）

孤発性CJD

81%

n=396

遺伝性CJD

18%

獲得性CJD 1% n=6

n=487

n=85CJD
n=487
(72%)

否定または保留
n=186
（28%)

n=673

遺伝性CJD 66例の分類（1999.4 ～ 2025.9）

中国四国 (n=85)
全国平均(2009)

遺伝性
18%

P102L-
GSS
4.7%
n=4

E200K
3.5%
n=3

D178N
1.2%
n=1

V180I
70.6%
n=60(+2)

M232R
17.6%
n=15

others
2.3%
n=2

V180I
40.0%

P102L-GSS
19.0%

E200K
17.0%

M232R
16.0%

P105L-GSS
2.0%

V203I 1.0%

others
3.5%

D178N-FFI
1.5%
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九州・山口・沖縄地区におけるプリオン病の疫学調査報告

解 説

1. 2025年度において九州・山口・沖縄地区の46例プリオン病疑い症例について調査を
行い、サーベイランス委員会で報告した。

2. 39例がプリオン病と判断され孤発性CJDの割合が61.6%（24例）、遺伝性CJDが23%（9
例）、GSSが15.4%（6例）であった。

3. GSSは直近6年間でも福岡県、佐賀県からの報告例が多く、既報告と同様に有明海
沿岸部など集積性がある可能性が示唆された。

研究分担者： 九州大学病院脳神経内科 眞﨑勝久

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果

sCJD gCJD GSS 否定・その他

山口 5 2 0 0

福岡 7 3 3 6

佐賀 1 1 3 0

長崎 2 0 0 0

熊本 2 1 0 0

大分 3 1 0 1

宮崎 0 0 0 0

鹿児島 1 0 0 0

沖縄 3 1 0 0

合計 24例 9例 6例 7例

2025年度のサーベイランス状況（46例）
プリオン病の内訳 遺伝性プリオン病 変異の内訳

直近6年間（2020-2025）での県別報告数

孤発性CJD 遺伝性CJD GSS
sCJD gCJD GSS

山口 11 3 0

福岡 41 12 16

佐賀 11 2 10

長崎 17 1 0

熊本 16 4 0

大分 19 8 1

宮崎 12 2 1

鹿児島 8 2 1

沖縄 15 5 0

合計 150例 39例 29例
GSSは福岡県16例、佐賀県10例、大分県1例、宮崎県1例、鹿児島県1例
、その他の県は0例であった

孤発性CJD, 24例

GSS, 6例

遺伝性CJD, 
9例

V180I, 8例

P102L, 6例

M232R, 1例
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プリオン病サーベイランスで検討した周期性脳波異常の診断

研究分担者：所属財務省・財務省診療所 黒岩義之

研究分担者：杏林大学病態生理 寺尾安生
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脳機能連結ネットワークによるプリオン病の特徴付け：
プリオン病サーベイランス委員会で得られた脳波データ
の統計解析研究続報

令和7年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果

解 説
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サーベイランスにおける遺伝子解析結果

解 説
サーベイランスおよびインシデント委員会で役立つようにV180Iプリオンの
ヒトに対する感染力をヒト型モデル動物を使用してM1プリオン、V2プリオン
と比較して非常に感染力が弱いことを報告した。
研究成果は、以前に班会議で報告したものであるが、今後の議論に
役立つように専門誌に発表したものである。

研究分担者：国立精神・神経センター臨床検査部 北本哲之

令和７年度プリオン病のサーベイランスと感染予防に関する調査研究班研究成果

R

R

R

A B

C D

E F G

132


	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1

	
	スライド 1




