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もやもや病（ウィリス動脈閉塞症）における難病医療体制の整備や 

患者のQOL向上に資する研究 
 

       研究分担者 髙木康志   徳島大学大学院医歯薬研究部 教授 

  
Ａ．研究目的 

         もやもや病は、進行性の脳動脈狭窄を
きたす原因不明の疾患で、日本人が疾患
概念を構築した稀少疾患であり、主とし
て脳神経外科医が小児から成人までシ
ームレスに診療を行っている。QOL改善・
診療の質向上における今後の課題とし
て、(1) 新たな診断基準・重症度分類の
周知、均てん化、(2) 小児から成人期に
至る長期予後の把握と移行医療の指針
策定、(3) 高次脳機能障害に伴う就学就
労困難に対する多職種支援体制の整備、
(4) 無症候・軽症患者の出血二次予防の
指針策定、(5) 乳幼児および高齢患者や
病期進行患者の病態・予後の調査、(6) 
もやもや病と甲状腺疾患との関連調査、
(7) RNF213遺伝子変異を考慮した病態
の包括的把握等が挙げられる。 
  本研究では、(1)診療ガイドライン・診
断基準・重症度分類の改訂と普及、(2)小
児成人期移行期医療の指針策定、(3)就
学就労困難に対する支援体制構築、(4)
もやもや病の病因や病態の解明と新た
なエビデンス確立を行う。 
（倫理面への配慮） 
個人情報保護に配慮し、匿名化を行う。レ

ジストリ構築については、情報セキュリテ

ィ対策を行う。 

 
Ｂ．研究方法 
  （2）小児成人期移行期医療の指針
策定のために小児・成人を含む悉皆性
の高いレジストリの構築を推進する
ために、富山大学附属病院臨床研究開
発推進センターに設置されているデ
ータセンター内の電子的データ収集
システム（REDCap：米国ヴァンダー
ビルト大学がNIHの支援により開発
したデータ集積管理システム。）を用
いて、レジストリ構築を行う。 
 
Ｃ．研究結果 
  2024年度は研究代表者である富
山大学黒田敏教授と連携して、全国も
やもや病登録事業を開始する準備を
行った。2025年度中に開始予定である。 
 

Ｄ．考察 
  全国でもやもや病の診療にあた
る83施設の協力を得て、長期的かつ悉
皆性の高いレジストリーを構築する
ことで、もやもや病の成因、病態、治
療、予後に関する新たな知見を包括的
に得ることが可能となる。 
 
Ｅ．結論 
  2024年度は全国もやもや病登録
事業に向けて準備を行い、2025年度中
に同事業を開始予定である。 

 
Ｆ．健康危険情報 
  分担研究報告書のため記載なし。 
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研究要旨 もやもや病に関して「診療ガイドライン・診断基準・重症度分類の改訂と普

及」、「小児成人期移行医療の指針策定」、「就学就労困難に対する支援体制構築」、「もや

もや病の病因や病態の解明と新たなエビデンス確立」を目指す。 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
    （予定を含む。） 
1. 特許取得 

なし 
 2. 実用新案登録 
   なし 
3.その他 
  なし 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 

  


