
　著者達は以前に自律感覚神経障害を主徴とする新しい病型のプリオン病の存在
について報告したが、本論文において、発病後の臨床経過と剖検による病理所見
を中心にさらなる知見を報告した。症例は37歳女性と36歳男性の同胞で、プリオ
ン蛋白遺伝子 (PRNP) のコドン178の2塩基欠失 (D178fs25) により30歳で自律神
経障害を発病後、37歳で死亡した女性に対して病理解剖を行った。孤発性クロイ
ツフェルト・ヤコブ病などこれまで報告されてきたプリオン病では脳と脊髄に異
常プリオン蛋白質が沈着するが、本症例では脳と脊髄に加え、全身臓器に異常プ
リオン蛋白質の沈着を認め、特に交感神経節と末梢神経において沈着がより著明
であった。全身に異常プリオン蛋白質が沈着するプリオン病の存在は著者達と英
国の研究グループがこれまでに論文報告を行っており、D178fs25変異は世界初の
PRNP変異例である。著者達は病理学的所見に基づき、本疾患を「PrP systemic 
deposition病」と命名し、新規病型のプリオン病として報告を行った。 

'PrP systemic deposition disease': clinical and pathological 
characteristics of novel familial prion disease with 2-bp deletion in 
codon 178（新規プリオン遺伝子変異「コドン178の2塩基欠失」により
引き起こされる「PrP systemic deposition病」の臨床及び病理学的な
特徴） 


