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A. 研究背景と目的 

	 もやもや病は内頚動脈終末部と周囲の血管

が進行性に狭窄し、周囲に異常血管網を認める

原因不明の疾患である。診断・治療指針につい

ては、厚生省もやもや病研究班より 1987 年に

診断指針（「診断の手引き」）が出版され、1994

年に「診断・治療の手引き」として改訂された。

そして 2008 年に本研究班において、エビデン

スに基づいた診断・治療ガイドラインを初めて

策定し [1,2]、現在の国内外におけるもやもや

病診療において重要な役割を担っている。 

一方、ガイドライン初版の発表後には、疾患

感受性遺伝子 RING finger protein (RNF) 213の
同定 [3,4]、Japan Adult Moyamoya (JAM) 
trial による成人出血発症もやもや病に対する
血行再建術の有効性の証明[5,6]、そして厚生労
働省もやもや病診断基準改訂といった、新たな

動向が見られた。これらを踏まえて新たなエビ

デンスに基づいたガイドライン改訂を行った。 

 
B. 構成ならびに分担 

ガイドラインの構成、章立ては初版に準拠し

た。2015年の診断基準改訂により片側例でも

脳血管撮影を施行した上でもやもや病と確定

診断可能となったことを踏まえて、類縁疾患

「片側例」の項目を削除した。改訂版における

章立てならびに担当者は下記のとおりである。 

 

改訂版ガイドライン構成と担当者（敬称略） 
① 疾患概念 （宝金清博） 
② 疫学  （鈴木則宏） 
③ 病態・病因 （小泉昭夫） 
④ 症状  （冨永悌二） 
⑤ 類縁疾患 
類もやもや病 （藤村幹） 

⑥ 診断 
脳血管撮影/MRIなど（宝金清博） 
脳血流 SPECT/PETなど（高橋淳） 

⑦ 治療 
外科治療 （冨永悌二） 
内科治療 （鈴木則宏） 
出血発症例の治療（宮本享） 

⑧ 予後  （黒田敏） 
 

研究要旨 

もやもや病の診断・治療ガイドラインは本研究班により 2008年に策定され、脳虚血症状を有す
るもやもや病患者に対する血行再建術の推奨など、もやもや病診療における重要な指針を示し

た。疾患感受性遺伝子 RNF213の同定、出血発症もやもや病に関する JAM trial、厚生労働省
診断基準改訂などの新たな動向を踏まえて、本ガイドライン改訂を行った。改訂版ガイドライ

ン策定の経過を示すとともに、全文を報告する。 
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C. 改訂ガイドライン策定過程 

脳卒中治療ガイドライン平成 27年の策定過

程において、もやもや病に関する新たな文献の

一次、二次、三次選択ならびに構造化抄録作成

を実施した。平成 28年各章担当者による修正

加筆と追加文献に関する構造化抄録作成を行

った上で、同年 10月に本研究班以外の外部専

門家による本文レビューを終了した。平成 29

年 1月には各章担当者と班長による最終稿確

認が終了した。尚、本疾患の関連学会に本改訂

ガイドラインの審議を依頼し、日本脳卒中の外

科学会（平成 29年 1月）ならびに日本脳卒中

学会（平成 29年 3月）の 2学会で本ガイドラ

インが承認された。 

 

D. 考察 

2008年にもやもや病 診断・治療ガイドライ

ン初版が報告された後に、もやもや病に関する

基礎・臨床両面の新たな研究成果が多く報告さ

れた。病因、病態に関しては疾患感受性遺伝子

RNF213が同定された。家族発症もやもや病患

者においては常染色体優性遺伝に近い遺伝形

式を取ることを踏まえて、古くから遺伝子の本

疾患発症への寄与が示唆されてきたが、17 番

染色体に位置する RNF (RING finger protein) 

213 の一塩基多型がもやもや病発症において

重要であることが本研究班から報告された

[3,4]。日本人患者においては家族発症例でほぼ
全例で、孤発例においても 70%以上の患者に

RNF213遺伝子多型が認められることを報告し

た[3,4]。さらに本遺伝子多型の形式は臨床的重
症度や発症年齢と関連することも報告され、も

やもや病発症における役割は不明な点が多い

もののバイオマーカーとしての有用性も期待

されている[7,8]。 

診断に関しては、これまでもやもや病の確定

診断には両側病変を持つことが必須であった

が、片側例においてもその基礎病態、治療法な

ど多くは両側例と共通しているにもかかわら

ず、片側例のみ難病認定が得られないとの不公

平な状況が存在した。平成 27 年の診断基準改

訂において、片側例であっても、脳血管撮影を

施行した上でもやもや病と確定診断すること

が可能となった。 

外科治療に関しては、従来その有効性に議論

のあった出血発症例に対する頭蓋外内血行再

建術の再出血予防効果が、多施設共同臨床研究

JAM trial により解明された[5]。特に、後方循

環系の出血で発症した患者群においては、経過

観察時の再出血リスクは高く、直接頭蓋外内血

行再建術を行うことにより、再出血のリスクを

顕著に減少させうることが明らかとなった 

[6]。以上に代表される最新のエビデンスを踏

まえた改訂版ガイドラインを策定したことに

より、今後のもやもや病診療における有用性の

飛躍的向上がもたらされることが期待できる。 
 

E. 結論 

	 疾患感受性遺伝子 RNF213の同定、出血発
症もやもや病に関する JAM trial、厚生労働省
診断基準改訂などの最新のエビデンスを踏ま

えて、改訂版もやもや病診断・治療ガイドライ

ンを策定した。	
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