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Gerstmann-Sträussler-
Scheinker 症候群の
臨床像と早期診断

Clinical features and Early Diagnosis in 
Gerstmann-Sträussler-Scheinker syndrome (Pro102Leu)

鹿児島大学医歯学総合研究科 神経病学講座 神経内科・老年病学

はじめに
Gerstmann-Struässler-Scheinker 症候群のなかで
プリオン遺伝子コドン102のProがLeuに変異して
おこる GSS102は、進行性の小脳失調と痴呆症状
で特徴づけられる遺伝性プリオン病である1）。小
脳失調が強いことから、脊髄小脳変性症のひとつ
としても認識されるが、疾患発生頻度が低いこと
もあり早期診断は難しいと一般的に考えられて
いる。我々は、1997年失調歩行、下肢のしびれ、
下肢近位筋筋力低下などを示し、診断に苦慮した
患者の診断がGSS102であることを突き止めて以
来、GSS患者の症状を解析し、GSS102の早期のサ
インを検討した。 初期診断につながる検査所見に
ついても解析し、早期からのGSS102病変の進展
について考察する。

患者と方法
患者は、9家系11症例。女性6名、男性5名で年

齢は38歳-70歳。発症から6ヶ月-4年1ヶ月に解析し
た。遺伝子検査にて、プリオン蛋白遺伝子 , コド
ン Pro102Leuのヘテロ接合体、コドン 129のMet,

219Gluのホモ接合体が全例で確認されている。プ
リオン遺伝子検査は、東北大学に依頼し、一部症
例は鹿児島大学で行った。痴呆症状や神経学的所
見長期的に観察した。
頭部MRIは、全例において来院早期さらに継続
して行われた。５症例に 123I-IMP SPECTを行い
3D-SSP法で解析した2）。また、SEE 法を用いてセ
グメント別の脳血流について検討した。電気生理
検査には、NCS, needle EMG, SEP,EEG を全例に
行った。腓腹神経生検は１例に行った。

結果
臨床症状
初発の年齢は平均60.2歳（38-70歳）で、初発症
状は、歩行障害が9 例、下肢のしびれが1例、構
音障害が1例であった。8例は家族歴があり、3例
は孤初例であった。
共通する症状として（1） 不安定歩行 （通常初
発症状）、（2） 体幹失調、（3） 下肢の深部腱反射消
失、（4）下肢の有痛性しびれ（デルマトームに一
致せずびまん性）、（5）下肢近位部の筋力低下、
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（6） 軽度の構音障害が認められた。臨床症候の発
現頻度については表1に示した。10例は発症3年以
内に診断され、4例は4-7年の経過で無言無動状態
となり死亡した。
初診時の診察において痴呆症状を認めたのは、
発症後4年1ヶ月で来院した1例のみ
平均の MMSE score は24.1点。発症後2.5-4年後
に５例で痴呆症状（記銘力障害、想起障害、失
認、失行、意欲の低下）を認めた。痴呆症状は、
早期診断には有用ではないが、一度見られると急
速に進行する。

MRI は、病初期には全例正常で、初期診断に有
用ではなかった。T1、T2強調画像では比較的長期
にわたり異常をみとめず、小脳の萎縮は明らかで
はない。拡散強調、FLAIR画像で大脳皮質に初め
に異常を認め、進行期になるとほとんどの症例で
びまん性の大脳皮質の萎縮を認めた。図1に、１
例のMRIの経過を示した。（図1）

SPECTは5症例において、発症1-2年でMRIに異常
を認めない時期に検査が施行されたが、全例類似
した異常を呈し、大脳皮質に広く異常を認め、脳
血流はモザイク状に低下し、小脳はほとんど正常
であった。主に後頭葉、シルビウス裂周囲の前頭
側頭葉、大脳底面、内側面に血流の低下を認めた。

考察および結語
我々は、GSSの早期診断に必要な臨床的特徴と

3D-SSP法を用いたSPECT像を初めて報告した。一
般的にGSS102は、小脳失調と痴呆が主症状でそ
れらが診断において重要な特徴であると思われ
ていが、我々の結果は、GSS102の早期診断には

表 1　GSS患者 11例の初診時の神経学的所見

図 1 53歳男性　来院時よりらかな失調歩行を認め、痴呆の出現時には大脳に萎縮や明らかな
異常所見を認める。
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痴呆や小脳病変の存在は役に立たない。病理学的
な報告3）と我々の所見をあわせると、病初期の責
任部位は、脊髄後角、脊髄小脳路および大脳皮質
と考えられた。臨床的にはGSS鑑別には、失調性
歩行、下肢の深部腱反射消失、下肢の有痛性しび
れ、下肢近位部の筋力低下、構音障害が重要で、
検査所見では SPECTがもっとも早期に病変を描
出できることが確認された。反射の低下や下肢の
有痛性のしびれは、脊髄小脳変性症には少なく、
下肢、体幹の失調を伴う患者の中での重要な鑑別
所見と考えられた。
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