
認定基準及び臨床調査個人票（案）  

1プt」オン病  Pl  

2原発性肺高血圧症  P15  

3特発性慢性肺血栓塞栓症（肺高血圧型）  P25   



プリオン病  

「プ 

リオン病の分類   

プリオン病はその発症機序から，1．原因不明の孤発性，2．プリオン蛋白遺伝子変  
異による遺伝性，3．異常プリオン蛋白の伝播による埜量感染性，の3つに大きく分  

類される。  

1．孤発性プリオン病  

1臨床症状  

古典型CJDの臨床病期は一般に3期に分けられる。   

（1）第1期：発症は60歳代が中心。倦怠感，ふらつき，めまい，日常生活の活動性の  

低下，視覚異常，抑鬱傾向，もの忘れ，失調症状等の非特異的症状。   

（2）第2期：認知症が急速に顕著となり，言葉が出にくくなり，意思の疎通ができな  

くなって，ミオクローヌスが出現する。歩行は徐々に困難となり，やがて寝たきり  

となる。神経学的所見では腔反射の克進，病的反射の出現，小脳失調，ふらつき歩  

行，筋固縮，ジストニア，抵抗症（gegenhalten），驚情反応（startle response）  

等が認められる。   

（3）第3期：無動無言状態からさらに除皮質硬直や屈曲拘縮に進展する。ミオクロー  

ヌスは消失。感染症で1－2年程度で死亡する。   

2検査所見   

（1）脳波  

① 非特異的な徐波化  

② periodic synchronous discharge（PSD）  

③ 体性感覚誘発電位（somatosensory evoked potential：SEP）でgiant SEP   

（2）脳脊髄液  

14－3－3蛋白陽性14－4－3蛋白の上昇  （D  
② 総タウ蛋白の上昇   

③ 神経細胞特異的エノラーゼ（NSE）の上昇  

（3）脳MRI   

① 拡散強調画像またはFLAIR画像にて病初期より大脳皮質，大脳基底核や視床が  

高信号  

② 脳萎縮が第3期に急速に進行する。  

3プリオン蛋白遺伝子コドン129番の多型と異常プリオン蛋白タイプによる孤発性CJD   

の臨床分類   

異常プリオン蛋白は，プロテアーゼ処理後のウェスタンプロット法による泳動パタ   

ーンの違いからタイプ1とタイプ2に分類される。こめ異常プリオン蛋白タイプとプ  

リオン蛋白遺伝子のコドン129番の多型（MetまたはVal）がCJDの臨床像に影響を与   

えていることが明らかとなり，この2つの組み合わせにより患者は6つのサブグルー   

プに分類されるようになった。それぞれのサブグループの臨床像を表1にまとめた。  
4鑑別診断  

アルツハイマー病，脳血管障害ノ〈－キンソン痴呆塾重症症候群，脊髄小脳変性症，   

認知症を伴う運動ニューロン疾軋脳炎，脳腫瘍，梅毒，代謝性脳症，等  
5診断基準  

簡便な検査によるスクリーニングや発症前診断は孤発性CJDでは現在のところ確立   

していない。遺伝性であっても一見孤発性のように見える例があり，正確な診断には   

プリオン蛋白遺伝子の検索が必要である。  
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CJDの診断基準  

1．確実例（definite）：脳組織においてCJDに特徴的な病理所見を証明するか，また   

はウェスタンプロット法か免疫組織学的検査にて異常プリオン蛋白が検出されたも   

の。  

2．ほぼ確実例（probable）：病理所見・異常プリオン蛋白の証明は得られていないが，   

進行性認知症を示し，さらに脳波上の周期性同期性放電を認める。さらに，ミオク   

ローヌス，錐体路または錐体外路徴候，小脳症状（ふらつき歩行を含む）または視   

覚異常，無動無言状態のうち2項目以上を呈するもの。あるいは、「3．疑い例」に   

錮生玉艶であるもの。  

3．疑い例（possible）：ほぼ確実例と同様の臨床症状を呈するが，脳波上の周期性同   

期性放電を認めないもの。  
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21遺伝性プリオン病   

概念   

表2に示すように現在まで二十数種の遺伝子変異が遺伝性プリオン病の原因として報   

告されている。遺伝性プリオン病の代表的な病型に，プリオン蛋白遺伝子102番の変異   

によるゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー病（Gerstmann－Straussler－   
Scheinker102：GSSlO2）， 家族性致死仕垂厘性家族性不眠症（fatalfamilial f己エilial  

阜aも鍍insomnia＝FFI）および家族性CJDがある。我が国ではV180Ⅰ哺性CJDが最  

も多く、卿杓15％である（2009  

年9月）。  

（a）プリオン蛋白遺伝子変異V180Ⅰによる家族性C∬  

1概念・疫学   

－ノ・トミ三二王⊥l退京＿三．＿ご．ト：トり・′，＼′‖】ミ・いこ CJD卿性プリオン病全体  
中では約半数を占める岬ま2例報告されているだけである。家族  

性CJDにはこのほかに、E200K（後述）、M232R等岬麦2参照）。M232Rも我が  

国でのみ報告されているタイプで、1棚引生CJDと同様の臨床経過、検査所見を呈す  

る例が大半である。  

2臨床症状   

発症年齢は44づ3歳代で，平均約．76歳である。初発症状は記銘力障害、または失語や失  

行などの高次脳機能障害であり緩徐に進行する。酬こは小脳失調や視覚障害は示さ  

ず、ミオクローヌスの出現もまれである。稀な例として、パーキンソニズムや舞踏運動で  

発症した例がある。即馴こは  

寝たきりから無動無卿症等で死亡する。M232Rは発症年齢の平均が66．6  

歳で平均罷病期間はL3年である。2009年9月現在、V180Ⅰ、M232Rとも家族内発症が確認  
された報告は無く、－卿あり、非典型的な症状のため診断がつきにく  

く、プリオン病遺伝子検索が必須である。  

3検査所見  

（1）脳波  

① psDは認めない。  

（2）脳脊髄液  

① NSEや14－3－3蛋白の上昇は普通語めない。  

（3）脳MRI  

①閲脳MRIの拡散強調画像で後頭葉と・中心溝前後  
を除いたほぼ全域に大脳皮質のリボン状の高信号と基底核領域の高信号を認め、大脳皮質  

全体が浮腫状に腫脹する。  

②即引こ明  

らかとなる。  
4鑑別診断   

アルツ／＼イマー病、橋本脳症などの代敵性脳症、脳炎、梅毒、痘攣重積ヾ低酸素脳症等  
5診断  

働こ最も重要なのはプリオン蛋白遺伝  

子の検索である。  
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（弛）プリオン蛋白遺伝子変異P柏102L8tL（こよるGSS（GSSlO2）  

1概念・疫学  

プリオン蛋白遺伝子コドン102のProline（P）からLeucine（L）への変異によるGSS   

（GSS■02）は遼伝性プリオン病 巨星Lのうちで最も頻度の高いものであるが，遺伝性Z   

リオン病全体の中では約＝；％を占める。遺伝性プリオン癌噛 。GSSには   

このほかに痙性対麻痺を伴うタイプとして咄  

2臨床症状   

発症年齢は40－60歳代で，平均約50歳である。初発症状は歩行障害であり，その   

後に認知症を伴って両者が緩徐に進行する。神経学的には四肢の小脳失調，眼振，構   

音障害，下肢異常感覚，腱反射の低下，病的反射，認知症が認められる。ミオクロー   

ヌスの出現はまれである。全経過は約5－10年である。末期には寝たきりから無動無   

言状態となり，感染症等で死亡する。ただし，上記のような典型例の他に認知症を初   

発症状とし，比較的急速に進行する亜型が存在する。  

3検査所見  

（1）脳波  

① psDは約50％に認める。  

（2）脳脊髄液  

① NSEや14－3－3蛋白の上昇は普通認めない。  

（3）脳MRI   

① 脳MRIの拡散強調画像またはFLAIR画像にて大脳皮質と大脳基底核の高信号が  

認められることがある。   

② 初期には脳萎縮はないか，あっても軽度の大脳・小脳萎縮にとどまるが，病期  

の進行に伴い，脳萎縮も次第に明らかとなる。  
4鑑別診断  

アルツハイマ十鳳脳血管障鼠／ヾ－キンソン痴呆症候群，脊髄小脳変性症，認知   

症を伴う運動ニューロン疾患，脳炎，脳腫瘍，梅象代謝性脳症，家族性痙性対麻軋   

等  

5診断基準  

臨床症状からGSSを疑った場合の診断に最も重要なのはプリオン蛋白遺伝子の検索   

である。遺伝子変異が認められなければ，少なくとも遺伝性プリオン病は否定してよ   

い。  

GSSの診断基準   

1・確実例（definite）：進行性認知症，小脳症状、痙性対麻痺などを呈する。プリオ  

ン蛋白遺伝子の変異が認められ，脳組織においてGSSに特徴的な病理所見を証明す  

るか，またはウェスタンプロット法か免疫組織学的検査にて異常プリオン蛋白が検  

出されたもの。   

2．ほぼ確実例（probable）：臨床症状とプリオン蛋白遺伝子の変異は確実例と同じで  

あるが，病理所見・異常プリオン蛋白の証明が得られていないもの。  

3．疑い例（possible）：家族歴があり，進行性認知症を呈し，小脳症状か痙性対麻痩  

を伴うが，プリオン蛋白遺伝子の変異や病理所見・異常プリオン蛋白の証明が得ら  

れていないもの。   

（c）プリオン蛋白遺伝子変異E200Kによる家族性C∬  

1概念・疫学  
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プリオン蛋白遺伝子コドン200のGlutamate（E）からLysine（㈹引こよる家族性  

CJDは遺伝性プリオン病のうちでは我が国で2番目、嘩  

月現在）。卿  

2臨床症状   

発症平均年齢は58・4歳で、症状は孤発性古典型に類似し、急速進行の認知症、全身のミ  

オクローヌスを呈し、糞岬杓Ll年である。  

特定の地域に偏る傾向がある。  

3検査所見  

（1）脳波  

① 特徴的なPSDを認める。  

（2）脳脊髄液  

①鞭14－3－3蛋白の上昇を認める。  

（3）脳MRI  

①閻拡散強調画像で認める。  

② 末期には脳萎縮が著明になる。  
4鑑別診断   

アルツハイマー病、橋本脳症などの代敵性脳症、脳炎、梅毒、痘攣重積、低酸素脳症等  
5診断   

孤発性との鑑別にはプリオン蛋白遺伝子の検索が必要である。   

（b卓）致死性家族性不眠症（FFI）  

1概念・疫学  

A＝㌻→A㍍プリオン蛋白遺伝子コドン178にAspi9iからAsn並の変異を持ち，コド  

ン129がMet／Metであった場合にFFIを生じる。コドン178にAspからAsnの変異を  

持っていてもその変異のある同一のアリルの129番の多型がValである場合は臨床症  

状はCJDとなり，FFIとはならない。また，プリオン蛋白遺伝子200番のGluからLys  

の変異でFFIを生じることもある。男女差はない。日本では数家系が報告されている  

のみである。   

2 臨床症状  

発症年齢は平均50歳である。病初期より進行性不眠，多汗症，体温調節障害，頻  

脈，血圧調節障害，排尿障害，不規則呼吸等の広汎かつ多彩な自律神経障害と，夜間  

興奮，幻覚等の精神運動興奮を呈する。病期が進行すると記憶障害，失見当識等の認  

知症やせん妄，構音障害，歩行障害を生じ，その他，ミオクローヌス，小脳失調，腱  

反射の瓦進，病的反射が認められる。ただし，不眠を呈さない亜型が存在する。亜急  

性に進行し，約1年で無動無言状態となり死亡する。   

3検査所見   

（1）脳波  

① 睡眠脳波の消失  

② psDは認められない。   

（2）血液検査  

（∋ 血清カテコールアミンの上昇  

（3）脳MRIで  

① 視床内側に変性を示唆する所見が得られることがある。   
4鑑別診断  

アルツハイマー病，脳血管障害，脳炎，脳腫瘍，梅毒，代謝性脳症，等   
5診断基準  

臨床症状からFFIを疑った場合に診断に最も重要なのはプリオン蛋白遺伝子の検索  
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である。孤発性致死性不眠症の鑑別が重要である。   

FFIの診断基準  

1．確実例（definite）：臨床的に進行性不眠，認知症，交感神経興奮状態，ミオクロ   
ーヌス，小脳失調，錐体路徴候，無動無言状態などFFIとして矛盾しない症状を呈   

し，プリオン蛋白遺伝子のコドン178の変異を有しコドン129がMet／Metである。   

さらに脳組織においてFFIに特徴的な病理所見を証明するか，またはウェスタンプ   

ロット法か免疫組織学的検査にて異常プリオン蛋白が検出されたもの。  

2．ほぼ確実例（probable）：臨床的にFFIとして矛盾しない症状を呈し，プリオン蛋   

白遺伝子のコドン178の変異を有しコドン129がMet／Metであるが，病理所見・異   

常プリオン蛋白の証明が得られていないもの。  

3．疑い例（possible）：臨床的にFFIとして矛盾しない症状を呈しているが，プリオ   

ン蛋白遺伝子変異や病理所見・異常プリオン蛋白の証明が得られていないもの。  
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3．墜竪隆盛染性プリオン病   

概念  

獲得性プリオン病には，ヒト由来乾燥硬膜移植等を代表的な原因とする医原性クロイ   

ツフェルト・ヤコブ病（Creutzfeldt－Jakob disease：CJD），牛海綿状脳症（bovine   

spongiformencephalopathy：BSE）羅患牛由来の食品を通じて人に感染した変異型CJD，   

等がある。  

（a）ヒト由来乾燥硬膜移植によるCJD  

l概念  

近年，脳外科手術時のヒト由来乾燥硬膜の移植によりCJDが感染したと考えられる  

患者が多発している。その多くがアルカリ処理をしていないドイツ製のヒト死体由来  

の乾燥硬膜（商品名Lyodura）を使用していることが証明されており，医原性感染で  

あることが確実視されている。依然として新規症例の報告があり、鑑別に注意を要す   

旦旦＿  

2臨床症状   

潜伏期は卜2、3年であり、±嬰」里塑ゼ）年である。  発症年齢は50歳代が多く  

孤発性CJDと比べると若い。初発症状は小脳失調が多く，眼球運動障害，視覚異常の  

出現頻度が高い傾向がある。その他の臨床症状に非感染性のC乃と達いはなく宣典型  

の孤発性CTDと大差はなL PSDやミオクローヌスが出現し，  

互L罷病期間もト2年で非感染性C乃と差はない。ヒト由来乾燥硬膜移植によるCJD  

の約1粥も約30％の患者は発症  1年後にも簡単な応答が可能であるような緩徐進行性   

の症状を呈する非古典型（プラーク型）である。この場合ミオクローヌスやPSDは見  

られないことが多い。   

3診断基準  

医原性CJDの診断基準は孤発性CJDのものに準じる。   

（b）変異型クロイツフェルトdヤコブ病（variant CreutzfeldtLJak6b disease：VCJD）  

1概念。疫学   

vCJDはBSE篠患牛由来の食品の経口摂取によって牛からヒトに伝播したと考えられ   

ている。1994年よりイギリスを中心に発生しており，平成21年9月現在，累積患者   

数は17明旦各を越えている。イギリス以外では，フランス，アイルランド，イタ  

リア，香港，アメリカ，カナダ、オランダ及び日本で報告がある。VCJDの全例でプリ   

オン蛋白遺伝子コドン129番はMet／Met型である。   

なお、平成17年2月4日に我が国において初めて確認されたvCJD症例においては、   

臨床経過中に実施された脳波検査及びMRI検査において、世界保健機関が示している   

vcJDの診断基準に合致しない所見が確認された（CJDサーベイランス実施時は孤発型   

CJDの所見を示した。）ことを踏まえ、今後、プリオン病を疑わせる症状を有する患   

者の診断（特に、分類の診断、除外の診断）等の際には、この点に特に留意が必要で   

ある。  

2臨床症状   

発症年齢は12－74歳であるが，平均29歳と若年であることが特徴である。初期に   

は抑鬱，焦燥，不安，自閉，無関心，不眠，強迫観念，錯乱，興奮，異常な情動，性   
格変化，異常行動，記憶障害等の精神症状が中心である。進行すると認知症が徐々に   

顕著となり，また全例に失調症状を認めるようになる。顔・四肢の痛み，異常感覚，   

感覚障害も高頻度に認められる。ミオクローヌスは認められるが，CJDに見られる程   

はっきりとしておらず出現期間，頻度ともに少ない。経過は緩徐進行性で篠病期間は   

平均18か月である。末期には約半数が無動無言状態となる。  
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3検査所見  

（1）脳波  

① psDは認められない。  

（2）脳脊髄液  

①14－3－3蛋白は約半数で陽性  

（3）脳MRI  

① 大脳萎縮は通常認められない   

② 視床枕に拡散強調画像やFLAIR画像で高信号領域が認められる（視床枕徴候‥  

pulvinarsign）。同時に視床内側も同時に高信号領域を呈することがある（ホッ  

ケー杖徴候：hockey stick sign）。   

③ 大脳基底核も高信号領域を呈することがあるが，VCJDでは視床の病変の方が大  

脳基底核よりも明瞭である  

④ 大脳皮質のリボン状の高信号領域は認められない。  

4鑑別診断   

他のプリオン病，視床変性症，アルツハイマー病，脳血管障害，脳炎，脳腫瘍，梅   

毒，代謝性脳症，等  
5診断基準  

WHOによる2001年度版の診断基準を示した。ただし、  進行すると脳波でPSDが見ら   

れたり、MRIで視床枕サインがはっきりしなくなり、DWIで大脳皮質や基底核の高信   

号変化が認められることがあり、注意が必要である。   

変異型クロイツフェルト・ヤコブ病の診断基準  

A．進行性精神。神経障害  

B．経過が6か月以上  

C．一般検査上，他の疾患が除外できる。  

D．医原性の可能性がない。  

E．家族性プリオン病を否定できる。   

A＿ 発症初期の精神症状a  

B．遷延性の痛みを伴う感覚障害b  

C．失調  

D．ミオクローヌスか，舞踏運動か，ジストニア  

E．認知症   

A．脳波でPSD陰性C（または脳波が未施行）  

B．MRIで両側対称性の視床枕の高信号d   

A．口蓋扁桃生検で異常プリオン陽性e  

Ⅲ 

Ⅳ  

確 実 例：IAと神経病理で確認したものr  

ほぼ確実例：Ⅰ十Ⅲの4／5項目十ⅢA＋ⅢB  

またはⅠ十ⅣA  

疑 い 例：Ⅰ＋Ⅱの4／5項目＋ⅢA  

a：抑鬱，不安，無関心，自閉，錯乱   

b：はっきりとした痛みや異常感覚  

－8－   



c：約半数で全般性三相性周期性複合波  

d：大脳灰白質や深部灰白質と比較した場合  

e‥口蓋扁桃生検をルーチンに施行したり，孤発性CJDに典型的な脳波所見を認め  

る例に施行することは推奨されないが，臨床症状は矛盾しないが視床枕に高信号  

を認めないvCJD疑い例には有用である。  

f‥大脳と小脳の全体にわたって海綿状変化と広範なプリオン蛋白陽性の花弁状ク  

ール一斑  

4参考事項   

プリオン蛋白遺伝子，14－3－3蛋白，脳病理・免疫組織化学，ウェスタンプロットの検査  

依頼先は以下の通りである。事前に連絡し承諾を得た上で検体を送付する。   

（1）プリオン蛋白遺伝子，脳病理・免疫組織化学，ウェスタンプロット  

北本 哲之  

東北大学大学院医学系研究科 附属創生応用医学研究センター  

プリオン蛋白研究部門 CJD早期診断・治療法開発分野  

〒980－8575 仙台市青葉台星陵町2－1  

tel：022－717－8147  

fax：022－717－8148  

e－mail：kitarnoto＠mail．tains．tohoku．ac．jp   

（2）14－3－3蛋白  

佐藤 克也  

長崎大学大学院医歯薬学総合研究科 感染分子解析学分野  

〒852－8523  

長崎県長崎市坂本卜12－4基礎棟8F  

tel：095－819－7059  

fax：095－819－7060  

e－mail：nagaSakiprion＠yahoo．co．jp  
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表1：プリオン蛋白遺伝子コドン129番の多型と異常プリオン蛋白タイプによる臨床分類  

遺伝子型：蛋白型   MM・1   MV・1   MV・2   ⅤⅤ・1   VV・2   

病型   典型的CJD  皮質型／視床型  典型的CJD  失調・痴呆型  

遷垂直型   昼型   墨垂直型   

プリオン蛋白の沈着  

パターン   プラーク型   プラーク型   

ミオクローヌス   ＋  ＋   ＋  ＋   

周期性同期性放電   ＋  ＋   まれ  まれ   

14－3－3蛋白   ＋   ＋   ＋   まれ   ＋   ＋   

進行速度   亜急性   緩徐   亜急性   緩徐   緩徐   亜急性   

表2：プリオン蛋白遺伝子変異と臨床的特徴  

プリオン蛋白遺伝子変異  臨床的特徴  

コドン59【91へのアミノ酸挿入  

コドン102Pro→Leu  

同一アリルの129Val  

コドン105Pro→Leu  

同一アリルの129Val  

コドン117Ala→Val  

同一アリルの129Val  

コドン131Gly→Aal  

コドン145Try→stop  

コドン178Asp→Asn  

同一アリルの129Val  

コドン178Asp→Asn  

129がMet／Met  

コドン180Val→Ile  

コドン183Thr→Ala  

コドン187His→Arg  

コドン188Thr→Ala  

コドン196Glu→Lys  

コドン198Phe→Ser  

コドン200Glu→Lys  

コドン203Val→Ile  

コドン208His→Arg  

コドン210Val→Ile  

コドン211Glu→Gln  

コドン217Gln→Arg  

コドン232Met→Arg   

非典型的CJDやGSS様等   

GSS  

痘性四肢麻痩を伴うGSS  

非典型的GSS等   

GSS様  

緩徐進行性認知症   

CJD  

FFI   

緩徐進行性CJD等  

FTD様  

GSS様  

CJD  

CJD様  

NFTを伴うGSS  

CJDかFFI  

CJD  

CJt）  

CJD  

CJD  

NFTを伴うGSS  

CJD  

FTD：frontotemporallobe dementia；NFT：neurOfibrillary tangle  

－10－   



38 プリオン病 臨床調査個人票  （1．新規）  

氏  名   日 ム        性別三：要言冨…：器芸…：至芸 年  
月 

（ 

郵便番号  

住  所  
出   生  発病時在住  

電話   （）  都道府県  都道府県   

発 病 年月  去：  年月（満 歳）初診牛…：  年 月 日保険種別は芸≡溜言怠   

身体障害者 手 帳  Lあり（等級  
級） 2．なし 介 護 認 定1．要介護（要介護度   ） 2．要支援 3．なし  

社会活動（1．就労 2．就学 3．家事労働 4．在宅療養 5．入院 6．入所 7．その他（  ））  

生 活 状 況              日常生活（1．正常 2．やや不自由であるが独力で可能 3．制限があり部分介助 4．全面介助）   
受診状況  

（最近6か月）   
1．主に入院 2．入院と通院半々 3．主に通院（ ／月） 4．往診あり 5．入通院なし 6．その他（  ）  

発症と経過（具体的に記述）  

【wISH入力不要】   

1．あり  2，なし  ありの場合：父・母・兄・姉・弟・祖父・祖母（父方・母方）・他（  ）  

家族内発症                3．不明  （プリオン病・認知症・その他（  ））   

職 業 歴  

食品嗜好等  

1）他のプリオン病患者（組織等）との接触歴1．あり 2．なし3．不明 ありの場合；内容（  ）  

2）動物との接触歴  1．あり  2．なし  

ありの場合；①と畜・食肉処理等  ②畜産（牛・羊・山羊・豚・馬・その他（  ））  

（∋その他動物と接触する職業（  ）  

接 触 歴                                                                                 3）海外渡航歴  

イギリス  （1．あり 2．なし）ありの場合；（昭和平成 年頃）（期間  年・月・週）  

イギリスを除くEU諸国（1．あり 2．なし）ありの場合；（昭和・平成 年頃）（期間  年・月・週）   

手術歴 1．あり（下記）  2．なし  3．不明  

①脳   （1．あり 2．なし3．不明）昭和・平成 年 月  
日（病名  ）（施設  

）  

②脊髄   （1．あり 2．なし 3．不明）昭和・平成 年 月 日（病名  ）（施設  
）  

③他の神経系（1．あり 2．なし3．不明）昭和・平成 年 月  
日（病名  ）（施設  

）  

④外傷   （1．あり 2．なし 3．不明）昭和・平成 年 月  
日（病名  ）（施設  

）  

⑤他の手術（1．あり 2．なし3．不明）昭和・平成 年 月  
日（碑名  ）（施設  

）  

硬膜移植 1．確実にあり（下記）  2．可能性が高い  3．不明（可能性を否定できない）  4．なし  

使用硬膜製品名（  ） サイズ（  ）cmx（  ）cm  
手術名（  ）  

その他の臓器移植・製剤による治療歴 1．あり  2．なし  3．不明  

既 往 歴  
1．ありの場合  

（1．角膜移植2．成長ホルモン製剤） 昭和・平成 年 月  
日（病名  ）（施設  

）  

歯科（イン7功ト）（1．あり 2．なし 3．不明）昭和・平成 年 月 日（病名  ）（施設  
）  

輸血歴  （1．あり 2．なし3．不明）昭和・平成 年 月  
日（病名 ）（施設  

）  

献血歴  （1．あり 2．なし 3．不明）昭和・平成 年 月  
日（場所  ）（施設  

）  

誠治療歴  （1．あり 2．なし 3．不明）昭和・平成 年 月  
日（病名  ）（施設  

）  

内視鏡検査歴（1．あり 2．なし 3．不明）昭和・平成 年 月  
日（病名  ）（施設  

）  

既往歴  （1．あり 2．なし3．不明）昭和・平成 年 月  
日（病名  

）（発症  ）  

昭和・平成 年 月 日（病名  ）（発症  ）  

昭和・平成 年 月  
日（病名  

）（発症  ）   

－11－  
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1経過 経過の進行性  

2 症候 初発症状（   

（1）ミオクローヌス   

（2）進行性認知症、又は意識障害   

（3）錐体路症候   

（4）錐体外路症候   

（5）小脳症状（ふらつき）  

（6）視覚異常   

（7）精神症候   

（8）無動・無言状態   

（9）その他症候（  

（  

1．あり   

1．あり（平成  

1．あり（平成  

1．あり（平成  

1＿あり（平成  

1．あり（平成  

1．あり（平成  

1．あり（平成  

1．あり（平成  

）1．あり（平成  

）1．あり（平成  

2．なし  3．不明（  

）  

）  

）  

）  

）  

）  

）  

）  

）  

）  

）  

年  月から  

年  月から  

年  月から  
年  月から  

年  月から  

年  月から  

年  月から  
年  月から  

年  月から  

年  月から  

臨 床 症 候  

（1）脳波：PSD  

基礎律動の徐液化  

1．あり  

1．あり  

2．なし 3．不明  

2．なし 3．不明  

2．なし 3．不明  

2、なし 3．不明  

2．未施行  

）  

（検査時期 平成  

（検査時期 平成  

（検査時期 平成  

（検査時期 平成  

（検査時期 平成  

日
 
日
 
日
 
R
H
 
日
 
 

月
月
 
月
月
 
月
 
 

年
午
年
午
年
 
 

（2）画像：CT、MRIで脳萎縮  1．あり  

diffusion又はFLAIRで高信号 l．あり  

（3）プリオン蛋白（PrP）遺伝子検索  1．施行  

変異（l．あり  2．なし  3．不明）内容（   
検 査 所 見  

コドン129の多型  

（4）脳脊髄液（検査時期  

蛋白量（1．正 2．増  

NSE（1．正 2．増  

9の多型：Glu／Glu Glu／Lys Lys／Lys  

（1．正 2．増（   ／〟1））  

Met／Met Met／Val Val／Val  コドン21  

平成  年  月  日）  

（   mg／dl、基準値  

（   ng／dl、基準値  

細胞数  

）） 総タウ蛋白  

））14－3－3蛋白  

－‥ ・・  ：  

（1．正 2．増  ）  

（ヨアルツハイマー型痴呆認知 1  鑑別できる 2．鑑別できない  （∋単純ヘルペス等のウイルス性脳炎  

⑧脳原発性リンパ腫  

⑨代謝性脳症・低酸素脳症  

⑩その他の病暦によ志望知藍  
疾患てんかん重積状態  

⑪橋本脳室  

⑫その他の病因による認知症  

1．鑑別できる  

1．鑑別できる  

1．鑑別できる  

1．鑑別できる  

1．鑑別できる  

1．鑑別できる  

2．鑑別できない  

2．鑑別できない  

2．鑑別できない  

2．鑑別できない  

2．鑑別できない  

2．鑑別できない  

痘＿  

②脳血管煙害型究呆血管性認1．鑑別できる 2．鑑別できない  

知症  
③脊髄小脳変性症  1．鑑別できる 2．鑑別できない  

④パーキンソン痴呆認知症症 1．鑑別できる 2．鑑別できない  

候群  
（9認知症を伴う運動ニューロン疾患 1．鑑別できる 2．鑑別できない  

（参ビック病  1．鑑別できる 2．鑑別できない  

鑑
別
診
断
 
 

1）孤発性クロイツフェルト・ヤコブ病（sCJD）   

1．確実例；特徴的な病理所見を有する又はウェスタンプロット法や免疫染色法で脳に異常PrPを検出  

2．ほぼ確実例；病理所見がない症例で、進行性認知症を示し、脳波上にPSDを認める。  

さらに、ミオクローヌス、錐体路／錐体外路障害、′‖脳症状／視覚異常、無言無動状態のうち2項目以上を示す。  

あるいは、「3．疑い例」に入る例で、髄液14－3－3蛋白陽性で全臨床経過が2年未満  

3．疑い例；ほぼ確実例と同じ臨床症状を呈するが、PSDを欠く。  

2）獲役堕感染性クロイツフェルト・ヤコブ病  

（1）医原性クロイツフェルト・ヤコブ病（sCJDと同様の診断基準による）   

1．確実例  2．ほぼ確実例  3．疑い例  

種類：1．硬膜移植 2．角膜移植 3．その他（   ）  

（2）変異型クロイツフェルト・ヤコブ病（vCJD）（珊02001診断基準による）   

1．確実例  2．ほぼ確実例  3．疑い例  

3）遺伝性プリオン病   

1．確実例；特徴的な病理所見を有する又はウェスタンプロット法や免疫染色法で脳に異常PrPを検出し、PrP遺伝子変異を有するもの  

2．ほぼ確実例；病理所見はないが、PrP遺伝子変異を認め臨床所見が矛盾しないもの  

3．疑い例；病理所見がなく、PrP遺伝子変異も証明されていないが、遺伝性プリオン病を示唆する臨床所見阜家族歴があるもの  

臨床病型：1．家族性CJD  2．GSS（ゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー病）  

3．FFI（致死性家族性不眠症）  4．その他（  ）  

4）その他   

1．プリオン病の可能性あり：プリオン病の診断基準には合致しないが、プリオン病の可能性がある例  

所見（  

（2）胃療  1．あり（昭和・平成  年  

（4）人工呼吸器1．あり（昭和・平成  年  

（1）鼻腔栄養1．あり（昭和・平成  年  月から）2．なし  

（3）気管切開1．あり（昭和・平成  年 月から）2．なし  

月から）2．なし  

月から）2．なし  

転出予定1．あり 2．なし   

1．の場合予定施設名  

紹 介  元  

医療機関名  
転出（予定）先  

転出時期 平成  年  月  

医療上の問題点  

【wISH入力不要】  

医療機関名   

医療機関所在地   

医師の氏名  

（   ）  電話番号  

－12一  記載年月日‥平成   年   月  日   



38 プリオン病 臨床調査個人票  （2．更新）  
‾‾‾‾‾‾‾‾…‾‾■‾‾‾…‾…‾‾‾‾‾－‾‾…‾…‾‾ 

氏  名   ‥要言・冨…‥器芸…二至芸年  月 

（ 

郵便番号  

住  所  
出   生  発病時在住  

電話   （）  都道府県  都道府県   

発病年月  去：  年月（満 歳）初診年月日…二  年 月 日保険種別‡二芸≡溜言怠   

身体障害者 手 帳  1．あり（等級  級） 2．なし 介 護 認 定1．要介護（要介護度   ） 2．要支援 3．なし  

回認月 

生活状況  苦言笠琶…；‥空言…二警芸不吉雷雲冨讐が姦実害雲芸濃が覧；冨分左孟の讐去面介去三l去二軍蓋 月   

受診状況 （最近1年）  1．主に入院 2．入院と通院半々 3．主に通院（＿／月） 4．往診あり 5．入通院なし 6，その他（  ）   

治療と経過（前回申請からの変化を中心に具体的に記述）  

【wISH入力不要】   

1．あり  2．なし  ありの場合：父・母・兄・姉・弟・祖父・祖母（父方・母方）・他（  ）  

家族内発症  
3．不明  （プリオン病・認知症・その他（  ））   

1経過 経過の進行性  1．あり  2．なし  3．不明（  ）  

2 症候 初発症状（  ）  

（1）ミオクローヌス  1．あり（平成  年  月から） 2．なし  3．不明  

（2）進行性認知症、又は意識障害1．あり（平成  年  月から） 2．なし  3．不明  

（3）錐体路症候  1．あり（平成  年  月から） 2．なし  3．不明  

（4）錐体外路症候  1．あり（平成  年  月から） 2．なし 3．不明  
臨床症候  

（5）小脳症状（ふらつき）  1．あり（平成  年  月から） 2．なし  3．不明  

（6）視覚異常  1．あり（平成  年  月から） 2．なし  3，不明  

（7）精神症候  1．あり（平成  年  月から） 2．なし  3．不明  

（8）無動・無言状態  1．あり（平成  年  月から） 2．なし  3．不明  

（9）その他症候（  ）1．あり（平成  年  月から） 2．なし  3．不明  

（  ）1．あり（平成  年  月から） 2．なし  3．不明   

（1）脳波＝PSD  l．あり 2．なし 3．不明 （検査時期 平成 年 月  日）  

基礎律動の徐波化  1．あり 2．なし 3．不明  （検査時期 平成  年  月  日）  

（2）画像：CT、MRIで脳萎縮  1．あり 2．なし 3．不明  （検査時期 平成  年  月1 日）  

diffusion又はFLAIRで高信号 1．あり 2．なし 3．不明  （検査時期 平成  年  月  日）  

（3）プリオン蛋白（PrP）遺伝子検索  1．施行 2．未施行  （検査時期 平成  年  月  日）  
検査所見  

変異（1．あり  2．なし  3．不明）内容（  ）  

コドン129の多型＝Met／Met Met／Va1Val／Val  コドン219の多型‥Glu／Glu Glu／Lys Lys／Lys  

（4）脳脊髄液（検査時期 平成  年  月  日）  細胞数 （1．正 2．増（   ／〝1））  

蛋白壷（1．正 2．増（  mg／dl、基準値  ））総タウ蛋白（1．正 2．増（  pg／。1、基準値 ））  

NSE（1．正 2．増（   ng／dl、基準値  ））14－3－3蛋白（1．正 2．増  ）  
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1）孤発性グロイツフェルト・ヤコブ病（sCJD）  

1．確実例；特徴的な病理所見を有する又はウェスタンプロット法や免疫染色法で脳に異常PrPを検出  

2．ほぼ確実例；病理所見がない症例で、進行性認知症を示し、脳波上にPSDを認める。  

さらに、ミオクロrヌス、錐体路／錐体外路障害、小脳症状／視覚異常、無言無動状態のうち2項目以上を示す。  

あるいは、「3．疑い例」に入る例で、髄液14－3－3蛋白陽性で全臨床経過が2年未満  

3．疑い例；ほぼ確実例と同じ臨床症状を呈するが、PSDを欠く。  

2）墜蔓性感染性クロイツフェルト・ヤコブ病  

（1）医原性クロイツフェルト・ヤコブ病（scJDと同様の診断基準による）   

1．確実例  2．はぼ確実例  3．疑い例  

種類：1．捌莫移植 2．角膜移植 3．その他（   ）  

（2）変異型クロイツフェルト・ヤコブ病（vcJD）（WtlO2001診断基準による）  

1．確実例  2．ほぼ確実例  3．疑い例  

3）遺伝性プリオン病  

1．確実例；特徴的な病理所見を有する又はウェスタンプロット法や免疫染色法で脳に異常PrPを検出し、PrP遺伝子変異を有するもの  

2．ほぼ確実例；病理所見はないが、PrP遺伝子変異を認め臨床所見が矛盾しないもの  

3．疑い例；病理所見がなく、PrP遺伝子変異も証明されていないが、遺伝性プリオン病を示唆する臨床所見と家族歴があるもの  

臨床病型：1．家族性CJD  2．GSS（ゲルストマン・ストロイスラー・シャインカー病）  

3．FFI（致死性家族性不眠症）  4．その他（  ）  

4）その他   

1．プリオン病の可能性あり：プリオン病の診断基準には合致しないが、プリオン病の可能性がある例  

所見（  

（1）鼻腔栄養1．あり（昭和・平成   

（3）気管切開1．あり（昭和・平成  

年  月から）2，なし （2）胃療  1．あり（昭和・平成  年  月から）2．なし   

年  月から）2．なし （4）人工呼吸器1．あり（昭和・平成  年  月から）2．なし  

転出予定1．あり 2．なし  

1．の場合予定施設名  

紹 介 元   

医療機関名  
転出（予定）先  

転出時期 平成  年  月  

医療上の問題点  

【wISH入力不要】  

医療機関名   

医療機関所在地   

医師の氏名  

（  ）   

記載年月日：平成  年   月  日  

電話番号  
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肺動脈性肺高血圧症  

原発性肺動脈性肺高血圧症の診断には，本来，原因不  

圧及びノ／又は  

が原発性であ急ことの語認が必要で  

宣rh「工鯖lナ左＋「トス．階F巨診睡  

・・二．－＿・  

ヽ－－hlアニ官二／ヾ／一土一女R四」r丈′一言・n允「卜Z．痛、トト．豆っ石  

右心カテーテル検査による肺動脈性の肺高血圧の診断とともに、臨床分類における鑑別  

診断、および他の肺高血圧を来す疾患の除外診断が必要である。  

（1）主要症状及び臨床所見  

（D労作時の息切れ  

（診易疲労感  

③失神  

（彰肺高血圧症の存在を示唆する聴診所見（Ⅱ音の肺動脈成分の克進など）  

時の胸骨後部痛（肺高血圧痛）  

（2）検査所見  

（D右心カテーテル検査で  

（a）肺動脈圧の上昇（安静時肺動脈平均圧で25Ⅳ止ig以上、肺血管  

cm‾5以上）  

（b）肺動脈楔入圧（左心房圧）は正常（i215mmHg以下）  

②肺血流シンチグラムにて区域性血流欠損なし（特発性または遺伝性肺動脈性肺高血   

圧症では正常又は斑状の血流欠損像を呈する）  

（3）参考とすべき検査所見  

（∋心エコー検査にて、三尖弁収縮期圧較差40m亜g以上で、推定肺動脈圧の著明な上昇   

を認め、右室肥大所見を認めること。  

②胸部Ⅹ線像で肺動脈本幹部の拡大，末梢肺血管陰影の細小化  

（∋心電図で右室肥大所見  

／′弓ヽ 口＝ヒrfn汝－7 斗二＿、＿ヽノトr・・7一に「＋dさふIト「ん1法  

きざl蛙／卓  

碁「7〉⊥ト珪「、目上′rヽJnJ＝ヒノTナ＋ヨ   
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（4）肺動脈性肺高血圧症の臨床分類   

以下のいずれかについて鑑別すること。  

①特発性又は遺伝性肺動脈性肺高血圧症  

②膠原病に伴う肺動脈性肺高血圧症  

③先天性シャント性心疾患に伴う肺動脈性肺高血圧症  

④門脈圧克進症に伴う肺動脈性肺高血圧症  

（9HIV感染に伴う肺動脈性肺高血圧症  

⑥薬剤／毒物に伴う肺動脈性肺高血圧症  

⑦肺静脈閉塞性疾患、肺毛細血管腫症  

（診新生児遷延性肺高血圧症   

但し、先天性シャント性心疾患に伴う肺動脈性肺高血圧症の場合は、手術不能症例、  

及び手術施行後も肺動脈性肺高血圧症が残存する場合を対象とする。その際は、心臓カ  

テーテル検査所見、心エコー検査所見、胸部X線・胸部CTなどの画像所見、などの検  

査所見を添付すること。  

［原発性を推定ナ己ための干順］  

、  

亦／丁ヽ≠7土井、重訂  

′含も童刃1ネ、：乙 ナ  象たT巳ヨ包害火  
ノ’、】l■  し－－ トいしJ ▼ ′  しL′＋＋、■‾ 、・一・′〉  ヽ′ノ  ノ 〉   IllJl■■‾◆lノヽ」JJヽ，Jニノ ＼  

↓⊥もの（，  

（5）下記の肺高血圧をきたす疾患を除外できること  

以下の疾患は肺動脈性肺高血圧症と  は病態が異なるが、  肺高血圧ひいては石室肥大，  

慢性肺性心を招来しうるので，これらを除外する。  

（D左心系疾患による肺高血圧症  

②輝こよる肺高血圧症  

③慢性血栓塞栓性肺高血圧症   

④その他の肺高血圧症   

サ／レコ／イドーシス 、ランゲ／レハンス細胞組織球症、リンパ脈管筋腫症、大動脈炎症   

侯群、肺血管の先天性異常、肺動脈原発肉腫、肺血管の外圧迫などによる二次的肺   

高血圧症  

を「次性iこ障音する 

日舌．1kj看／71日未婚立件癌ナ～lノヽ1日末日議火．甘煮「太1常  

ノl湿一昨≠言質舌火．メ芳容キロ生白．口意虐≡  
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ス・ヒスチオサイト ーシス・結核など）▼膠原病，肺感染症・窓   

ハイポキシア（高山病・・   

次性に障雷する疾患  

←…染イj一斗ニく一  

′左≡二普′n－1眉   

如亡仁王方封£う立．．口たI口舌バ、／ニ仁 ＿．1点心ト′Tヽ与d】く  

特発仕i  

ト肺血管床を一次性に障雷する疾患   

亘痛由Jァ ト：乙R士rfn娃  

先天仕JL、疾患  
ト＿苫ー＋て『≡㌻／rァ＋三三，  L室中信欠規定・動脈管  

但し、呼吸器疾患及び／又は低酸素血症による肺高血圧症では、呼吸器疾患及び／文  

は低酸素血症のみでは説明のできない高度の肺高血圧が存在する症例がある。この場  

合には肺動脈性肺高血圧症の合併と診断して良い。そⅥ際には、心臓カテーテ／レ検査  

所見、胸部X線、胸部CTなどの画像所見、呼吸機能検査所見などの検査所見を添付  

すること。  

（6）認定基準  

以下の項目をすべて満たすこと。  

①新規申請時  

1）卿テル検査所見および月市血流シンチグラム所見  
を満たすこと。  

2）除外すべき疾患のすべてを除外できること。  

3）肺動脈性肺高血圧症の臨床分類①～⑧のどれに該当するのかを鑑別すること。  

②更新時  

＝ －′：二王予・卜、・＝畑地山ソ・一巨ノ二鳥か ∫二＿．・iぶ！‾沖座しr二止トいニノ」 

幻参考とすべき検査所見の中の胸部X線所見か心電図所見のいずれかを有すること。  

3）、除外すべき疾患のすべてを除外できること。  

岬」すること。  

なお、更潮時には、肺高血圧の程度は新規申請時よりは軽減もしくは正常値になってい  

ても、肺血管拡張療法などの治療が必要な場合は認める。  

～⑥の項目の3巧  

－＝【二R ′n′岩、＼ロヰー．ム．ユづご．．＿，．」レ．＋、 、 ノ  「7 ＿′t÷′n．」」 二ヽ．1＿  
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条件を浩たすニ  
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②更新日寺  
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