
遺伝性プリオン病家系の未発症者に対する支援に関する考察

遺伝性プリオン病家系の未発症者の支援上の課題

1. 遺伝性プリオン病の浸透率のデータが不足（特にV180I など浸透率の低い型のデータがない）

2. プリオン蛋白遺伝子の病的変異をもつ可能性のある人（at risk者）に、患者のプリオン病が遺伝して
いる可能性があることを伝える際の告知のあり方が難しい

3. 遺伝的に血縁ではない患者の配偶者に患者のプリオン病が遺伝性であることを伝えた場合、配偶
者が患者の子や兄弟姉妹などに伝えることが容易でなく情報がそこで止まってしまうことがある

4. これから結婚や出産、就労などを考える若年世代に患者のプリオン病が遺伝性であることを伝えて
いく際には、よりいっそうの配慮が必要（人生経験も少ない若年者は受け止めが難しい場合も）

5. 家族や血縁者に遺伝性を伝えた後の十分な情報提供やフォローアップ支援の充実が求められる

6. 遺伝性プリオン病家系内の未発症者どうしのピアサポートの仕組みがあると有意義であろう

7. 発症前遺伝子検査、出生前検査をめぐる議論も必要

遺伝性プリオン病家系の例
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 プリオン病患者の約15％は遺伝性

 Gerstmann- Sträussler-Scheinker 病（GSS）、致死性家族性
不眠症（FFI）、遺伝性Creutzfeldt-Jakob 病がある

 発端者の第１度近親者は1/2、第２度近親者は1/4の確率
でプリオン蛋白遺伝子の病的変異を受け継いでいる

 遺伝子変異部位により、浸透率（遺伝子の病的変異が伝
わった人における発症率）が異なり、V180Iは浸透率が低
いが、GSSは比較的高いなど大きな差がある


