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研究要旨：本研究は血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫症およびその関連疾患を対象とする。これ
らの疾患には長期にわたり患者のQOLを深刻に損なう多くの難治性の病態が含まれる。これまでに平成21-23
年度難治性血管腫・血管奇形研究班（佐々木班）、平成24-25年度 同研究班（三村班）、平成21-23年リンパ管
腫研究班（藤野班）、平成24-25年度リンパ管腫症研究班（小関班）、平成24-25年度小児期からの消化器系希少
難治性疾患研究班（田口班）の分担研究である腹部リンパ管腫研究、肝血管腫・血管奇形研究を発展させ、相
互に協力して疾患概念の形成と疾患に対する啓発、普及及び患者診療に貢献することを目的とする。 
脈管奇形（血管性及びリンパ管性）のうち、対象疾患が①静脈奇形、②動静脈奇形、③混合型脈管奇形（混合
型血管奇形）、④リンパ管奇形（リンパ管腫）、⑤リンパ管腫症・ゴーハム病から、それぞれ①巨大静脈奇形
（頚部口腔咽頭びまん性病変）、②巨大動静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変）、③クリッペル・トレノネー・
ウェーバー症候群、④巨大リンパ管奇形(頚部顔面病変)、⑤リンパ管腫症／ゴーハム病に変更となった。これ
らは指定難病に認定された。 
診断基準、重症度分類は、乳幼児管巨大血管腫及び指定難病として関連学会の承認を受ける。 

診療ガイドラインでは、佐々木班・三村班ではISSVA分類を発展し血管腫、血管奇形・リンパ管奇形・混合
型奇形の調査研究内で、MINDS手法を用いて血管腫・血管奇形・リンパ管奇形診療ガイドライン策定・重症度
分類・診断基準作成、疫学調査を行ってきた。三村班成果として、平成28年12月に改訂版完成し、日本形成外
科学会・日本IVR学会、日本皮膚科学会・小児外科学会等の年度内に承認を受けている。 
先天性リンパ管疾患には、同一異称や、混同病態の疾患があり、診断・治療も困難となっておりISSVA分類
による脈管疾患のリンパ管奇形分類との整合性と小児慢性特定疾病と指定難病との整合性を図る必要もある。
平成28年度までの藤野分担班ではリンパ管腫の全国調査が行われ、診断基準（案）、重症・難治性度診断基準
（案）が作成された。小関分担班ではリンパ管腫症の全国調査が行われた。リンパ管腫及びリンパ管腫症は異
なる病態を示すものの病理学的には鑑別出来ず、確定診断が困難な状態であったが、先の調査研究により全国
調査がなされそれぞれの診断基準（案）が作成されるに到っている。 
今後関連各学会、患者団体の意見を統合して提言し、広く医学会・社会の認知を得ることを目的とする。本年
度は、現行の小児慢性疾病と指定難病の取り扱う疾病の整理と移行期（トランジショナル）医療への提案を脈
管奇形について助言する。 
研究の実施経過：血管腫・血管奇形・リンパ管奇形診療ガイドライン 2017の完成と普及・啓発のための研
究班ホームページの充実、横断的班員（分担研究者および研究協力者）構成、小児慢性特定疾病に新規疾病群
として、脈管系疾患群および脈管奇形（青色ゴムまり様母班症候群、巨大静脈奇形、巨大動静脈奇形、クリッ
ペル・トレノネー・ウェーバー症候群、原発性リンパ浮腫、リンパ管腫、リンパ管腫症）の創設に向けて提言
した。また指定難病（リンパ管腫症・ゴーハム病（指定難病告示番号 277）、巨大リンパ管奇形（頚部顔面病
変（指定難病告示番号 278）、巨大静脈奇形（頚部航空咽頭びまん性病変）（指定難病告示番号 279）、巨大動
静脈奇形（頚部顔面又は四肢病変）（指定難病告示番号 280）、クリッペル・トレノネー・ウェーバー症候群（指
定難病告示番号 281）、乳幼児肝巨大血管腫（指定難病告示番号 295）については、診断基準、重症度分類。
診療ガイドライン、難病プラットフォーム(RADDAR-J)連携の“レジストリ登録”における疾患、項目毎作成。
ＥＰＣを完成した。患者会との合同シンポジウム（平成 30年 7月 20日 第 15回日本血管腫・血管奇形学会）
および一般市民向け公開講座（平成 30年 9月 29日、松本市）などで普及・啓発実施している。小児慢性特
定疾病について医療補助申請案内ポスターを日本形成外科学会、日本 IVR 学会、日本血管腫・血管奇形学会
にて解説説明した。 

 
Ａ．研究目的 
 血管腫、血管奇形、リンパ管奇形、リンパ管腫症
の普及啓発、診断基準の普及、重症度分類を周知し、
診療ガイドラインの周知や、関連学術団体との交流、
普及啓発を行い、更に当該患者会や社会一般市民向

けに本分野の疾病概念の周知と医療補助、診療体制
に繋がるレジストリ構築へ協力することを目的とす
る。 
 
Ｂ．研究方法 

1．診療ガイドラインの学会など専門科間での周知 



 平成 29年 3月完成の血管腫・血管奇形。リンパ
管奇形診療ガイドラインのパブリックコメント収集
と学会での承認依頼 
 
2．移行期（トランジショナル）医療としての小児慢
性特定疾病への脈管奇形疾患群の政策提言 
 脈管奇形（血管奇形、リンパ管奇形）は平成 25年 
三村班での全国調査でいずれの疾病も 10 歳台まで
の小児期に発症、治療開始となっており、現行の指
定難病に繋がる疾患群の対応と早期の医療補助など
の仕組みの提言を行政指導と助言のもと提言する 
 
3．普及啓発のための患者会との連携、市民公開講座
開催 
  平成 30年 7月第 15回日本血管腫・血管奇形
学会〈大阪市〉での患者会参加型シンポジウム開催
と平成 30年 9月 29日福岡市での市民公開講座開催
により患者会連携および社会啓発普及に努めた。 
 
4．難病プラットフォーム（RADDAR-J）基盤・連
携下における本研究班担当疾患（血管奇形、指定難
病 5疾患及び小児慢性特定疾病 7疾患）の“レジス
トリ”作成とバイオマーカー及び遺伝子探索プラッ
トフォームの構築開始 
  
（倫理面への配慮） 
福岡大学【医に関する倫理委員会】で審査後、平
成 29 年 11 月 1 日承認されている（整理番号
2016M096） 
 
Ｃ．研究結果 

1．診療ガイドラインの周知 学会承認 
平成 29 年 12 月までに、血管腫・血管奇形・リ
ンパ管奇形診療ガイドラインの学会承認を日本形成
外科学会、日本皮膚科学会、日本医放射線学会、日
本小児科学会、日本 IVR学会、日本病理学会、日本
小児外科学会から得ており、ガイドラインに対する
パブリックコメントも収集終了し MINDS 機構評価
を受けた。 
 
2．小児慢性特定疾病の拡充に伴い脈管系疾患群の創
設への助言と指定難病との連動 
 脈管奇形（青色ゴムまり様母班症候群、巨大静脈
奇形、巨大動静脈奇形、クリッペル・トレノネー・
ウェーバー症候群、原発性リンパ浮腫、リンパ管腫、
リンパ管腫症）の創設となり、また指定難病（リン
パ管腫症・ゴーハム病（指定難病告示番号 277）、巨
大リンパ管奇形（頚部顔面病変（指定難病告示番号
278）、巨大静脈奇形（頚部航空咽頭びまん性病変）
（指定難病告示番号 279）、巨大動静脈奇形（頚部顔
面又は四肢病変）（指定難病告示番号 280）、クリッ
ペル・トレノネー・ウェーバー症候群（指定難病告
示番号 281）は、診断基準、重症度分類。診療ガイ
ドライン、レジストリ登録 等 疾患、項目毎に再

検討した。小児慢性特定疾病は指定難病に比較して、
部位限定が少なく、より救済的な観点からの医療補
助となった。 
尚 本ポスターは日本形成外科学会認定施設、日本
IVR 学会認定施設、日本血管腫・血管奇形学会会員
に承認のもと配布し、該当学会年次総会開催期間中
のポスター配布及び関連学会講演で解説した。 

 
 
3．患者会との連携、市民公開講座 
 平成 30 年 7 月 20 日 大阪市での第 15 回日本血
管腫・血管奇形学会内で シンポジウム｢患者 first
に向けての取り組み｣が開催され、研究班―患者会
（三団体）―立法府との連携に取り組んだ。 
 
 
平成30年9月 29日 松本市にて、市民公開講座 難
治性血管腫・血管奇形・リンパ管腫・リンパ管腫症
および関連疾患についての調査研究～血管腫・血管
奇形・脈管奇形を正しく知っていただくために～を
研究班代表、分担班員の講演の基調講演に引き続き、
患者会および出席者との間でタウンホールミィーテ
ィング形式で質疑応答で開催し、血管腫・血管奇形
の患者会、混合型脈管奇形の会、血管奇形ネットワ
ークの 3団体の代表者の参加を含め 100名超の聴衆
と班会議の普及啓発し、更に、患者会とともに保存
的治療法の一環として、クリッペル・トレノネー・
ウェーバー症候群などの若年発症、全身性の重症化
する傾向の強い疾患に対して、保険収載を目指す｢臨
床研究｣等にむけた準備を関係諸機関、諸氏と開始す
ることが合意形成された。 
引き続き平成 31 年度にむけて臨床研究のための
計画立案、実施における患者会の協力、許認可省庁



との交渉を継続する事が確認された。 
 

 
 
 
Ｄ．考察 
 診療ガイドラインの作成と普及により、疾患概要
がつかみにくく、横断的専門分野にわたる脈管奇形
（血管奇形、リンパ管奇形、リンパ管腫症、混合型）
の基礎的教育、普及啓発の基盤は整いつつあるが、
未だに診療体制としては、地域偏在や、情報の偏重
などがあるため、難病医療支援ネットワークへの積
極的参加の必要がある。また、臨床属性データを含
む情報統合基盤（難病プラットフォーム）への参加
により、難病のナショナルデータベース構築に発展
知る可能性があるため、特に当研究班担当の脈管奇
形疾患の中で重症度の高いものから、低いものまで
の網羅的な情報基盤としても期待が持てる。 
小児慢性特定疾病から指定難病への継ぎ目のない医
療補助体制が整ったので、今後は主に治療側の各種
専門家へ積極的に精度の普及と啓発を進めていく必
要がある。本年度は日本形成外科学会、日本 IVR 学
会、日本血管腫・血管奇形学会にポスター配布して
周知を計り、各々の年次総会でポスター貼付と関連
講演計画をたてた。 
 市民公開講座は継続的に行うと、患者さんおよび
社会で問題となっている事項が明確化するため、本
年度以降も継続予定である。 
 
 
Ｅ．結論 
脈管奇形（血管奇形、リンパ管奇形、混合型 な

ど）の診療ガイドラインの普及啓発と、診療体制の
整備への提言、移行期医療を含めた小児期、早期か
らの治療体制の確立など今後の課題となるが、患者
会、社会での問題点を研究班での検討提案事項とし
ていく事も重要と思われた。研究班ホームページは
情報発信とともに、双方向の媒体プラットフォーム
として進化させていく予定である。 
 
Ｆ．健康危険情報  
該当なし（分担研究者の一部の臨床研究において
合併症を認めたものの、重篤な因果関係を認めるも
のはない） 
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