
53 シェーグレン病症候群 

○ 概要

１．概要 

慢性唾液腺炎と乾燥性角結膜炎を主徴とし、多彩な自己抗体の出現や高ガンマグロブリン血症を来す

自己免疫疾患の一つである。乾燥症が主症状となるが、唾液腺、涙腺だけでなく、全身の外分泌腺が系統

的に障害されるため、autoimmune exocrinopathy とも称される。 

シェーグレン病症候群は他の膠原病の合併がみられない一次性と関節リウマチや全身性エリテマトーデ

スなどの膠原病を合併する二次性とに大別される。さらに、一次性シェーグレン病症候群は、病変が涙腺、

唾液腺に限局する腺型と病変が全身諸臓器に及ぶ腺外型とに分けられる。 

様々な自己抗体の出現や臓器に浸潤した自己反応性リンパ球の存在により、自己免疫応答がその病因

として考えられている。ポリクローナルな高ガンマグロブリン血症のほか、抗核抗体、リウマトイド因子、抗

SS‐A 抗体、抗 SS‐B 抗体などの自己抗体が出現する。 

２．原因 

詳細は不明であるが、自己免疫疾患と考えられている。 

３．症状 

（１）乾燥症状（眼、口腔、気道乾燥、皮膚乾燥、腟乾燥など）

（２）唾液腺・涙腺腫脹

（３）関節症状（関節痛、関節炎）

（４）甲状腺（甲状腺腫、慢性甲状腺炎）

（５）呼吸器症状（間質性肺炎、慢性気管支炎、嗄声など）

（６）肝症状（原発性胆汁性胆管炎、自己免疫性肝炎）

（７）消化管症状（胃炎）

（８）腎症状（遠位尿細管性アシドーシス、低カリウム血症による四肢麻痺、腎石灰化症）

（９）皮膚症状（環状紅斑、高ガンマグロブリン血症による、下肢の網状皮斑や紫斑）

(10）その他（レイノー現象、筋炎、末梢神経炎、血管炎、悪性リンパ腫など）

４．治療法 

乾燥症状に対しては、対症療法が中心となる。眼乾燥症には人工涙液、ヒアルロン酸ナトリウム、ジクア

ホソルナトリウム、レバミピドの点眼が行われる。強度の眼乾燥症に対しては、涙点プラグが有効である。

口腔乾燥症には人工唾液の噴霧が行われる。また頻回のうがいはう歯の予防に有用である。室内の湿度

を保つことも乾燥感の軽減に有効である。内服薬では唾液分泌促進薬であるセビメリン塩酸塩、ピロカルピ

ン塩酸塩が用いられる。約 60％の患者で有効であるが、約 30％の患者で消化器症状や発汗などの副作

用が出現する。その他、麦門冬湯、ブロムヘキシン塩酸塩なども用いられる。また、免疫抑制薬のミゾリビ
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ンの有効性が報告されている。腺外病変を伴う場合はその治療を行う。関節痛や関節炎には非ステロイド

抗炎症薬が功を奏する。甲状腺機能低下の場合には、甲状腺ホルモンの補充療法が行われる。尿細管性

アシドーシスでは、重曹の投与によるアシドーシスの是正とカリウムの補給が行われる。原発性胆汁性胆

管炎に対しては、ウルソデオキシコール酸の投与が第１選択である。悪性リンパ腫を合併した場合には、速

やかに化学療法の適応となる。他膠原病を合併した場合には、その治療を優先する。 

５．予後 

  一般に慢性の経過を取るが、予後は良好である。乾燥症のために患者の QOL は必ずしも良好とはいえ

なかったが、唾液分泌促進薬や新規点眼薬（ジクアホソルナトリウム、レバミピド）の登場で QOL が改善し

てきている。生命予後を左右するのは、活動性の高い腺外症状や悪性リンパ腫の併発、合併した他の膠原

病による。 

○ 要件の判定に必要な事項

１．患者数（令和元年度医療受給者証保持者数） 

  16,022 人（研究班による） 

２．発病の機構 

  不明（自己免疫性の機序が示唆される。） 

３．効果的な治療方法 

未確立（根治的治療なし。） 

４．長期の療養 

  必要（一般に慢性の経過である。） 

５．診断基準 

あり（研究班の診断基準等あり。） 

６．重症度分類 

厚労省研究班において国際基準を基盤として作成。 

重症（５点以上）を対象とする。 

○ 情報提供元

「自己免疫疾患に関する調査研究班」 

研究代表者 東京医科歯科大学 生涯免疫難病学講座 教授 森 雅亮 
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＜診断基準＞ 

シェーグレン病症候群（SjDS）改訂診断基準

（厚生労働省研究班、1999 年） 

１．生検病理組織検査で次のいずれかの陽性所見を認めること 

A）口唇腺組織でリンパ球浸潤が４mm2 当たり１focus 以上

B）涙腺組織でリンパ球浸潤が４mm2 当たり１focus 以上

２．口腔検査で次のいずれかの陽性所見を認めること 

A）唾液腺造影で stage I（直径 １mm 未満の小点状陰影）以上の異常所見

B）唾液分泌量低下（ガムテスト 10 分間で 10mL 以下、又はサクソンテスト２分間２g 以下）があり、かつ唾液

腺シンチグラフィーにて機能低下の所見

３．眼科検査で次のいずれかの陽性所見を認めること 

A）シルマー（Schirmer）試験で５mm/５min 以下で、かつローズベンガルテスト（van Bijsterveld スコア）でスコ

ア 3 以上

B）シルマー（Schirmer）試験で５mm/５min 以下で、かつ蛍光色素（フルオレセイン）試験で陽性(角膜に染色あ

り) 

４．血清検査で次のいずれかの陽性所見を認めること 

A）抗 SS-A 抗体陽性

B）抗 SS-B 抗体陽性

診断のカテゴリー 

以上１、２、３、４のいずれか２項目が陽性であればシェーグレン病症候群と診断する。 
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＜重症度分類＞ 

ESSDAI（EULAR Sjögren’s Syndrome Disease Activity Index）による重症度分類 

重症（５点以上）を対象とする。 

領域 重み 

（係数） 

活動性 点数 

（係数×活動性） 

健康状態 ３ 無０□ 低１□ 中２□ 

リンパ節腫脹 ４ 無０□ 低１□ 中２□ 高３□ 

腺症状 ２ 無０□ 低１□ 中２□ 

関節症状 ２ 無０□ 低１□ 中２□ 高３□ 

皮膚症状 ３ 無０□ 低１□ 中２□ 高３□ 

肺病変 ５ 無０□ 低１□ 中２□ 高３□ 

腎病変 ５ 無０□ 低１□ 中２□ 高３□ 

筋症状 ６ 無０□ 低１□ 中２□ 高３□ 

末梢神経障害 ５ 無０□ 低１□ 中２□ 高３□ 

中枢神経障害 ５ 無０□ 低１□ 高３□ 

血液障害 ２ 無０□ 低１□ 中２□ 高３□ 

生物学的所見 １ 無０□ 低１□ 中２□ 

ESSDAI 

（合計点数） 

０点～123 点 

EULAR の疾患活動性基準 

  中・高疾患活動性（５点≦） 

  低疾患活動性（＜５点） 

一次性 SS、二次性 SS ともに ESSDAI により軽症、重症に分類する。 

ESSDAI≧５点→重症 

ESSDAI＜５点→軽症 
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付記 

ESSDAI における各領域の評価基準 

領域 評価基準 

健康状態 

０ 以下の症状がない 

１ 微熱、間欠熱（37.5～38.5℃）、盗汗、あるいは５～10％の体重減少 

２ 高熱（＞38.5℃）、盗汗、あるいは＞10％の体重減少 

（感染症由来の発熱や自発的な減量を除く） 

リンパ節腫脹

０ 以下の症状がない 

１ リンパ節腫脹：領域不問≧１cm 又は鼡径≧２cm 

２ リンパ節腫脹：領域不問≧２cm 又は鼡径≧３cm、あるいは脾腫（触診、画像のいずれ

か） 

３ 現在の悪性 B 細胞増殖性疾患 

腺症状 

０ 腺腫脹なし 

１ 耳下腺腫脹（≦３cm）、あるいは限局した顎下腺又は涙腺の腫脹 

２ 耳下腺腫脹（＞３cm）、あるいは目立った顎下腺又は涙腺の腫脹 

（結石、感染を除く） 

関節症状 

０ 現在、活動性の関節症状なし 

１ 朝のこわばり（＞30 分）を伴う手指、手首、足首、足根、足趾の関節痛 

２ 28 関節のうち１～５個の関節滑膜炎 

３ 28 関節のうち６個以上の関節滑膜炎 

（変形性関節症を除く） 

皮膚症状 

０ 現在、活動性の皮膚症状なし 

１ 多型紅斑 

２ 蕁麻疹様血管炎、足首以遠の紫斑、あるいは SCLE を含む限局した皮膚血管炎 

３ 蕁麻疹様血管炎、広範囲の紫斑、あるいは血管炎関連潰瘍を含むびまん性皮膚血管 

  炎 

（不可逆的障害による安定した長期の症状は活動性なしとする。） 

肺病変 

０ 現在、活動性の肺病変なし 

１ 以下の２項目のいずれかを満たす 

持続する咳や気管支病変で、X 線で異常を認めない 

X 線あるいは HRCT で間質性肺病変を認め、息切れがなくて呼吸機能検査が正常 

２ 中等度の活動性肺病変で、HRCT で間質性肺病変があり、以下の２項目のいずれかを

満たす 

労作時息切れあり（NYHA II） 

呼吸機能検査以上（70％＞DLCO≧40％、あるいは 80％＞FVC≧60％） 
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３ 高度の活動性肺病変で、HRCT で間質性肺病変があり、≧の２項目のいずれかを満た 

す 

安静時息切れあり（NYHA III、IV） 

呼吸機能検査以上（DLCO＜40％、あるいは FVC＜60％） 

（不可逆的障害による安定した長期の症状や疾患に無関係の呼吸器障害（喫煙など）は

活動性なしとする） 

腎病変 

０ 現在、活動性腎病変なし（蛋白尿＜0.5g/dL、血尿なし、膿尿なし、かつアシドーシスな

し）あるいは不可逆的な障害による安定した持続性蛋白尿 

１ 以下に示すような腎不全のない軽度の活動性腎病変（GFR≧60mL/分） 

尿細管アシドーシス 

糸球体病変で蛋白尿（0.5～１g/日）を伴い、かつ血尿がない 

２ 以下に示すような中等度活動性腎病変 

腎不全（GFR＜60mL/分）を伴う尿細管性アシドーシス 

糸球体病変で蛋白尿（１～1.5g/日）を伴い、かつ血尿や腎不全がない 

組織学的に膜性腎症以外の糸球体腎炎、あるいは間質の目立ったリンパ球浸潤を認め 

る 

３ 以下に示すような高活動性腎病変 

糸球体病変で蛋白尿（＞1.5g/日）を伴う、あるいは血尿、あるいは腎不全を認める 

組織学的に増殖性糸球体腎炎あるいは、クリオグロブリン関連腎病変を認める 

（不可逆的障害による安定した長期の症状または疾患に無関係の腎病変は活動性なしと

する、腎生検が施行済みなら、組織学的所見を優先した活動性評価をすること） 

筋症状 

０ 現在、活動性の筋症状なし 

１ 筋電図や筋生検で異常がある軽い筋炎で、以下の２項目の両方を満たす  

脱力はない 

CK は基準値（N）の２倍以下（N＜CK≦２N） 

２ 筋電図や筋生検で異常がある中等度活動性筋炎で、以下の２項目をいずれかを満た

す 

脱力（MMT≧４）  

CK 上昇を伴う（２N＜CK≦４N） 

３ 筋電図や筋生検で異常を認める高度活動性筋炎で、以下の２項目のいずれかを満た

す 

脱力（MMT≦３）  

CK 上昇を伴う（CK＞４N）  

（ステロイドによる筋脱力を除く）

末梢神経障害 
０ 現在、活動性の末梢神経障害なし 

１ 以下に示すような軽度活動性末梢神経障害 
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神経伝導速度検査（NCS）で証明された純粋感覚性軸索多発ニューロパチー、三叉神経

痛 

２ 以下に示すような中等度活動性末梢神経障害 

NCS で証明された運動障害を伴わない軸索性感覚運動ニューロパチー、 

クリオグロブリン性血管炎を伴う純粋感覚ニューロパチー、

軽度か中等度の運動失調のみを伴う神経節炎、 

軽度の機能障害（運動障害がないか軽度の運動失調がある）を伴った CIDP、 

末梢神経由来の脳神経障害（三叉神経痛を除く） 

３ 以下に示すような高度活動性末梢神経障害 

最大運動障害≦３/５を伴う軸索性感覚運動ニューロパチー、 

血管炎による末梢神経障害（多発単神経炎など）、神経節炎による重度の運動失調、 

重度の機能障害（最大運動障害≦３/５、あるいは重度の運動失調）を伴った CIDP 

（不可逆的障害による安定した長期の症状又は疾患に無関係の末梢神経障害は活動性

なしとする。） 

中枢神経障害 

０ 現在、活動性の中枢神経障害なし 

１ 以下に示すような中等度の活動性中枢神経障害 

中枢由来の脳神経障害、視神経炎、純粋感覚障害か知的障害の証明に限られた症状

を伴う多発硬化症様症候群 

３ 以下に示すような高度活動性中枢神経障害 

脳血管障害を伴う脳血管炎又は一過性脳虚血発作、けいれん、横断性脊髄炎、 

リンパ球性髄膜炎、運動障害を伴う多発性硬化症様症候群

（不可逆的障害による安定した長期の症状又は疾患に無関係の中枢神経障害は活動性

なしとする。） 

血液障害 

０ 自己免疫性血球減少なし 

１ 自己免疫性血球減少で以下の３項目のいずれかを満たす 

好中球減少（1000＜好中球＜1500/mm3）を伴う 

貧血（10＜Hb＜12g/dL）を伴う 

血小板減少（10 万＜血小板＜15 万/µL）を伴う 

あるいはリンパ球減少（500＜リンパ球＜1000/mm3）を認める 

２ 自己免疫性血球減少で以下の３項目のいずれかを満たす 

好中球減少（500≦好中球≦1000/mm3）を伴う 

貧血（８≦Hb≦10g/dL）を伴う 

血小板減少（５万≦血小板≦10 万）を伴う 

あるいはリンパ球減少（リンパ球≦500/mm3）を認める 

３ 自己免疫性血球減少で以下の３項目のいずれかを満たす 

好中球減少（好中球＜500）を伴う 

貧血（Hb＜８g/dL）を伴う 
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血小板減少（血小板＜５万）を伴う 

（貧血、好中球減少、血小板減少については自己免疫性血球減少のみ考慮すること、ビタ

ミン欠乏、鉄欠乏、薬剤誘発性血球減少を除く。）

生物学的所見 

０ 下記の生物学的所見なし 

１ 以下の３項目のいずれかを認める 

クローン成分

低補体（低 C4、低 C3 又は低 CH50）  

高 γ グロブリン血症、高 IgG 血症（1600≦IgG≦2000mg/dL） 

２ 以下の３項目のいずれかを認める 

クリオグロブリンの存在

高 γ グロブリン血症、高 IgG 血症（IgG≧2000mg/dL） 

最近出現した低 γ グロブリン血症、低 IgG 血症（IgG＜500mg/dL） 

※診断基準及び重症度分類の適応における留意事項

１．病名診断に用いる臨床症状、検査所見等に関して、診断基準上に特段の規定がない場合には、いず

れの時期のものを用いても差し支えない（ただし、当該疾病の経過を示す臨床症状等であって、確

認可能なものに限る。）。 

２．治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で治療が行われている状態であ

って、直近６か月間で最も悪い状態を医師が判断することとする。 

３．なお、症状の程度が上記の重症度分類等で一定以上に該当しない者であるが、高額な医療を継続する

ことが必要なものについては、医療費助成の対象とする。 
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278 巨大リンパ管奇形（頚頸
けい

部顔面病変） 

○ 概要

１．概要 

  巨大リンパ管奇形（頚頸部顔面病変）は顔面・口腔・咽喉頭・頚頸部に先天性に発症する巨大腫瘤性の

リンパ管形成異常であり、ゴーハム病（リンパ管腫症）とは異なる。リンパ管奇形（リンパ管腫）は大小のリン

パ嚢胞を中心に構成される腫瘤性病変で、多くの場合病変の範囲拡大や離れた部位の新たな出現はない。

血管病変を同時に有することもあり、診断・治療に注意を要する。生物学的には良性であるが、特に病変が

大きく広範囲に広がるものは難治性で、機能面のみならず整容面からも患者の QOL は著しく制限される。

全身どこにでも発生しうるが、特に頭頚頸部や縦隔、腋窩、腹腔・後腹膜内、四肢に好発する。 

なかでも頚頸部顔面巨大病変は、気道圧迫、摂食・嚥下困難など生命に影響を及ぼし、さらに神経や他

の主要な脈管と絡み合って治療が困難となることから、他部位の病変とは別の疾患概念を有する。病変内

のリンパ嚢胞の大きさや発生部位により主に外科的切除と硬化療法が選択されるが、完治はほぼ不可能

で、出生直後から生涯にわたる長期療養を必要とする。 

２．原因 

胎生期のリンパ管形成異常により生じた病変と考えられている。発生原因は明らかでない。 

３．症状 

ほとんどの場合症状は出生時から出現する。頚頸部・舌･口腔病変で中下咽頭部での上気道狭窄、縦隔

病変で気管の狭窄による呼吸困難の症状を呈し、多くにおいて気管切開を要する。舌･口腔・鼻腔・顔面病

変では摂食・嚥下困難、上下顎骨肥大、骨格性閉口不全、閉塞性睡眠時無呼吸、構音機能障害を来す。

眼窩・眼瞼病変では開瞼・閉瞼不全、眼球突出・眼位異常、視力低下を呈し、眼窩内出血・感染などにより

失明に至ることもある。耳部病変では外耳道閉塞、中耳炎、内耳形成不全などにより聴力障害・平衡感覚

障害などを来す。皮膚や粘膜にリンパ管病変が及ぶ場合は集簇性丘疹がカエルの卵状を呈し（いわゆる

限局性リンパ管腫）、リンパ瘻・出血・感染を繰り返す。顔面巨大病変では腫瘤形成・変色・変形により高度

の醜状を呈し、社会生活への適応を生涯にわたり制限される。どの部位の病変においても、経過中に内部

に感染や出血を起こし、急性の腫脹・炎症を繰り返す。 

４．治療法 

 呼吸困難、摂食障害、感染などの各症状に対しては状態に応じて対症的に治療する。リンパ管奇形（リン

パ管腫）自体の治療の柱は外科的切除と硬化療法であり、多くの場合この組み合わせで行われる。硬化療

法には OK-432、ブレオマイシン、アルコール、高濃度糖水、フィブリン糊等が用いられる。一般的にリンパ

嚢胞の小さいものは硬化療法が効きにくい。抗癌剤、インターフェロン療法、ステロイド療法などの報告が

あり、プロプラノロール、mTOR 阻害剤、サリドマイド等が国外を中心として治療薬として検討されているが

効果は証明されていない。巨大リンパ管奇形（頚頸部顔面病変）は、現時点でいずれの治療法を用いても

完治は困難である。 
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５．予後 

 頚頸部顔面の巨大病変で広範囲かつ浸潤性の分布を示す場合、原疾患のみで死に至ることは稀である

が、治療に抵抗性で持続的機能的障害（呼吸障害、摂食・嚥下障害、視力障害、聴覚障害、など）のみなら

ず整容面（高度醜状）からも大きな障害を生じ、出生直後から生涯にわたり療養を要する。 

○ 要件の判定に必要な事項

１． 患者数 

約 600人 

２． 発病の機構 

不明 （遺伝性はなく、リンパ管の発生異常と考えられている。） 

３． 効果的な治療方法 

未確立 

４． 長期の療養 

必要 （療養は多くの場合出生直後から長期に渡る。） 

５． 診断基準 

あり （研究班作成、学会承認の診断基準あり） 

６． 重症度分類 

①～④のいずれかを満たすものを対象とする。

① modified Rankin Scale（mRS）、食事・栄養、呼吸の評価スケールを用いて、いずれかが３以上。

②聴覚障害：高度難聴以上。

③視覚障害：良好な方の眼の矯正視力が 0.3未満。

④以下の出血、感染に関するそれぞれの評価スケールを用いて、いずれかが３以上。

○ 情報提供元

平成 26年度「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」 

研究代表者 聖マリアンナ医科大学放射線医学講座 病院教授 三村秀文 

平成 21-23年度「日本におけるリンパ管腫患者（特に重症患者の長期経過）の実態調査及び治療指針の作

成に関する研究」研究代表者、平成 24-25年度「小児期からの消化器系希少難治性疾患群の包括的調査研

究とシームレスなガイドライン作成」、平成 26年度「小児期からの希少難治性消化管疾患の移行期を包含す

るガイドラインの確立に関する研究班」、平成 26年度「小児呼吸器形成異常・低形成疾患に関する実態調査

および診療ガイドライン作成に関する研究班」研究分担者  

慶應義塾大学 小児外科 講師 藤野明浩 
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＜診断基準＞ 

巨大リンパ管奇形（頚頸部顔面病変）の診断は、（I）脈管奇形診断基準に加えて、後述する（II）細分類診断基

準にて巨大リンパ管奇形（頚頸部顔面病変）と診断されたものを対象とする。鑑別疾患は除外する。 

（I）脈管奇形（血管奇形及びリンパ管奇形）診断基準

軟部・体表などの血管あるいはリンパ管の異常な拡張・吻合・集簇など、構造の異常から成る病変で、理学

的所見、画像診断あるいは病理組織にてこれを認めるもの。

本疾患には静脈奇形（海綿状血管腫）、動静脈奇形、リンパ管奇形（リンパ管腫）、リンパ管腫症・ゴーハム

病、毛細血管奇形（単純性血管腫・ポートワイン母斑）及び混合型脈管奇形（混合型血管奇形）が含まれる。 

鑑別診断 

１．血管あるいはリンパ管を構成する細胞等に腫瘍性の増殖がある疾患 

例）乳児血管腫（イチゴ状血管腫）、血管肉腫など 

２．明らかな後天性病変 

例）一次性静脈瘤、二次性リンパ浮腫、外傷性・医原性動静脈瘻、動脈瘤など 

（II）細分類 

①巨大リンパ管奇形（頚頸部顔面病変） 診断基準

生下時から存在し、以下の１、２、３、４の全ての所見を認める。ただし、５の(ａ)又は(ｂ)又は(c)の補助所見

を認めることがある。巨大の定義は患者の手掌大以上の大きさとする。手掌大とは、患者本人の指先から手

関節までの手掌の面積をさす。 

. 

１．理学的所見 

頚頸部顔面に圧迫により変形するが縮小しない腫瘤性病変を認める。 

２．画像所見 

超音波検査、CT、MRI等で、病変内に大小様々な１つ以上の嚢胞様成分が集簇性もしくは散在性に

存在する腫瘤性病変として認められる。嚢胞内部の血流は認めず、頚頸部顔面の病変が患者の手掌

大以上である。 

３．嚢胞内容液所見 

リンパ（液）として矛盾がない。

４．除外事項 

奇形腫、静脈奇形（海綿状血管腫）、被角血管腫、他の水疱性・嚢胞性疾患（ガマ腫、正中頚頸嚢胞）

等が否定されること。 

単房性巨大嚢胞のみからなるものは対象から除外。 

５，補助所見 

(a)理学的所見

・深部にあり外観上明らかでないことがある。
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・皮膚や粘膜では丘疹・結節となり、集簇しカエルの卵状を呈することがあり、ダーモスコピーにより嚢

胞性病変を認める。

・経過中病変の膨らみや硬度は増減することがある。

・感染や内出血により急激な腫脹や疼痛を来すことがある。

・病変内に毛細血管や静脈の異常拡張を認めることがある。

(b)病理学的所見

肉眼的には、水様ないし乳汁様内容液を有し、多嚢胞状又は海綿状割面を呈する病変。組織学的

には、リンパ管内皮によって裏打ちされた大小さまざまな嚢胞状もしくは不規則に拡張したリンパ管組

織よりなる。腫瘍性の増殖を示す細胞を認めない。 

(c)嚢胞内容液所見

嚢胞内に血液を混じることがある。

特記事項 

上記のリンパ管病変が明らかに多発もしくは浸潤拡大傾向を示す場合には、リンパ管腫症・ゴーハム

病と診断する。  
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＜重症度分類＞ 

①～④のいずれかを満たすものを対象とする。

①modified Rankin Scale（mRS）、食事・栄養、呼吸のそれぞれの評価スケールを用いて、いずれかが３以上を対

象とする。 

日本版modified Rankin Scale (mRS) 判定基準書 

modified Rankin Scale 参考にすべき点 

０ まったく症候がない 自覚症状及び他覚徴候がともにない状態であ

る 

１ 症候はあっても明らかな障害はない： 

日常の勤めや活動は行える 

自覚症状及び他覚徴候はあるが、発症以前

から行っていた仕事や活動に制限はない状態

である 

２ 軽度の障害： 

発症以前の活動が全て行えるわけではない

が、自分の身の回りのことは介助なしに行え

る 

発症以前から行っていた仕事や活動に制限

はあるが、日常生活は自立している状態であ

る 

３ 中等度の障害： 

何らかの介助を必要とするが、歩行は介助な

しに行える 

買い物や公共交通機関を利用した外出などに

は介助を必要とするが、通常歩行、食事、身

だしなみの維持、トイレなどには介助を必要と

しない状態である 

４ 中等度から重度の障害： 

歩行や身体的要求には介助が必要である 

通常歩行、食事、身だしなみの維持、トイレな

どには介助を必要とするが、持続的な介護は

必要としない状態である 

５ 重度の障害： 

寝たきり、失禁状態、常に介護と見守りを必要

とする 

常に誰かの介助を必要とする状態である

６ 死亡 

日本脳卒中学会版 

食事・栄養 (N) 

０．症候なし。 

１．時にむせる、食事動作がぎこちないなどの症候があるが、社会生活・日常生活に支障ない。 

２．食物形態の工夫や、食事時の道具の工夫を必要とする。 

３．食事・栄養摂取に何らかの介助を要する。 

４．補助的な非経口的栄養摂取（経管栄養、中心静脈栄養など）を必要とする。 

５．全面的に非経口的栄養摂取に依存している。
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呼吸 (R) 

０．症候なし。 

１．肺活量の低下などの所見はあるが、社会生活・日常生活に支障ない。 

２．呼吸障害のために軽度の息切れなどの症状がある。 

３．呼吸症状が睡眠の妨げになる、あるいは着替えなどの日常生活動作で息切れが生じる。 

４．喀痰の吸引あるいは間欠的な換気補助装置使用が必要。 

５．気管切開あるいは継続的な換気補助装置使用が必要。 

②聴覚障害：以下の３高度難聴以上

０ 25ｄBHL 未満（正常）

１ 25ｄBHL以上 40ｄBHL未満（軽度難聴）

２ 40ｄBHL以上 70ｄBHL未満（中等度難聴）

３ 70ｄBHL以上 90ｄBHL未満（高度難聴）

４ 90ｄBHL以上（重度難聴）

※500、1000、2000Hzの平均値で、聞こえが良い耳（良聴耳）の値で判断。

③視覚障害：良好な方の眼の矯正視力が 0.3未満。

④下の出血、感染に関するそれぞれの評価スケールを用いて、いずれかが３以上を対象とする。

出血 

１． ときおり出血するが日常の務めや活動は行える。 

２． しばしば出血するが、自分の身の周りのことは医療的処置なしに行える。 

３． 出血の治療ため一年間に数回程度の医療的処置を必要とし、日常生活に制限を生じるが、治療によっ

て出血予防・止血が得られるもの。 

４． 致死的な出血のリスクをもつもの、又は、慢性出血性貧血のため月一回程度の輸血を定期的に必要と

するもの。 

５． 致死的な出血のリスクが非常に高いもの。 

感染 

１． ときおり感染を併発するが日常の務めや活動は行える。 

２． しばしば感染を併発するが、自分の身の周りのことは医療的処置なしに行える。 

３． 感染・蜂窩織炎の治療ため一年間に数回程度の医療的処置を必要とし、日常生活に制限を生じるが、

治療によって感染症状の進行を抑制できるもの。 

４． 敗血症などの致死的な感染を合併するリスクをもつもの。 

５． 敗血症などの致死的な感染を合併するリスクが非常に高いもの。 
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※診断基準及び重症度分類の適応における留意事項

１．病名診断に用いる臨床症状、検査所見等に関して、診断基準上に特段の規定がない場合には、いず

れの時期のものを用いても差し支えない（ただし、当該疾病の経過を示す臨床症状等であって、確

認可能なものに限る。）。 

２．治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で治療が行われている状態であ

って、直近６か月間で最も悪い状態を医師が判断することとする。 

３．なお、症状の程度が上記の重症度分類等で一定以上に該当しない者であるが、高額な医療を継続す

ることが必要なものについては、医療費助成の対象とする。 
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279 巨大静脈奇形（頚頸
けい

部口腔咽頭びまん性病変） 

○ 概要

１．概要 

巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭びまん性病変）は、頚頸部・口腔・咽頭の全領域にびまん性連続性に発

症する巨大腫瘤性の静脈形成異常である。 

静脈奇形は胎生期における脈管形成の異常であり、静脈類似の血管腔が増生する低流速の血液貯留

性病変である。先天異常の一種と考えられるが、学童期や成人後の後天的な発症も少なくない。従来「海

綿状血管腫」「筋肉内血管腫」「静脈性血管腫」等と呼ばれてきたが、血管腫・脈管奇形の国際学会である

ISSVA（International Society for the Study of Vascular Anomalies）が提唱する ISSVA分類では、「静脈奇

形」に統一されている。単一組織内で辺縁明瞭に限局するものから、辺縁不明瞭で複数臓器にびまん性に

分布するものまで様々な病変があるが、びまん性巨大病変は難治で多種の障害をひきおこす。病状は加

齢、妊娠、外傷などの要因により進行し、巨大なものでは血液凝固異常や心不全に至る。 

なかでも頚頸部口腔咽頭びまん性巨大静脈奇形は、気道圧迫、摂食・嚥下困難など生命に影響を及ぼ

し、さらに重要な神経、血管や主要臓器と絡み合って治療困難であり、進行に伴い血液凝固異常や心不全、

致死的出血などを来すことから、他の病変とは別の疾患概念を有する。 

静脈奇形の治療法としては主に外科的切除と硬化療法が選択されるが、巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽

頭びまん性病変）では完全切除は頚頸部・口腔・咽頭の重要機能の喪失につながりうるため不可能で、部

分切除は致死的大量出血につながり、硬化療法は治療効果が限定的かつ一時的で悪化につながる場合

もある。巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭びまん性病変）は、高度難治性に進行し、大量出血や心不全によ

る致死的な病態もあるため、対症療法も含めて生涯にわたる長期療養を必要とする。 

２．原因 

先天性病変。胎生期における脈管形成の異常とされているが、発生原因は不明である。 

３．症状 

巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭びまん性病変）は先天性病変であることから発症は出生時から認めるこ

とが多いが、乳児期では奇形血管の拡張度が少なく、小児期での症状初発も稀ではない。女性では月経

や妊娠により症状増悪を見る。自然消退はなく、男女とも成長や外的刺激などに伴って症状が進行・悪化

する。進行に伴い、奇形血管内結石、血液凝固障害、疼痛、感染などが増悪し、高度の感染、出血、心不

全は致死的となる。気道狭窄による呼吸困難の症状を呈し気管切開を要するが、前頚頸部に病変がある

場合には気管切開すら困難となる。摂食・嚥下困難、顎骨の変形・吸収・破壊、骨格性咬合不全、閉塞性睡

眠時無呼吸、構音機能障害を来す。皮膚や粘膜に病変が及ぶ場合は軽度の刺激で出血・感染を繰り返す。

顔面巨大病変を伴う場合には腫瘤形成・変色・変形が顔面の広範囲にわたることにより高度の醜状を呈し、

就学・就職・結婚など社会生活への適応を生涯にわたり制限される。 

４．治療法 

静脈奇形一般の保存的治療として、血栓・静脈石予防としてアスピリンなどの投与が行われることがある。

血管拡張抑制のために弾性ストッキングなどを用いた圧迫療法があるが、巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭
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びまん性病変）では圧迫自体が呼吸・咀嚼・嚥下などの機能を阻害しかねない。また圧迫自体で疼痛増悪

を来す場合もあり、継続困難となる場合が多い。血液凝固異常に対しては抗腫瘍剤投与や放射線照射は

無効とされ、低分子ヘパリンなどの投与が行われる。日常的な疼痛や感染などの症状には、鎮痛剤・抗菌

薬などによる一般的な対症療法が行なわれる。 

侵襲的治療の主なものは硬化療法と切除手術である。薬物療法や放射線照射に有効性は認められて

いない。硬化療法は多数回の治療を要し、巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭びまん性病変）では、硬化剤が

頚頸静脈などを介して急速に大循環に流出するため治療効果が限定的かつ一時的で、むしろ悪化や心停

止などにつながる場合もある。 

巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭びまん性病変）での完全切除は頚頸部・口腔・咽頭の重要機能の喪失

につながりうるため不可能で、部分切除は術中止血困難でかつ慢性的血液凝固障害が播種性血管内凝

固症候群（DIC）に移行するため、術中術後出血ともに致死的となる。 

５．予後 

  巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭びまん性病変）は成長と共に病変が増大し、時間経過に伴い成人後も

進行する。呼吸・嚥下・摂食・構音・疼痛・醜状などの重大な機能障害が進行し、高度の感染、出血、心不

全は致死的となることなどから、社会的自立が困難となる。硬化療法、切除術などのあらゆる治療を単独も

しくは複合的に用いても完治は望めず、病状の一時的制御にとどまる。進行性かつ難治性で、生命の危険

に晒されうる疾患であり、対症療法も含めて生涯にわたる長期永続的な病状コントロールを必要とする。 

○ 要件の判定に必要な事項

１． 患者数 

約 200人 

２． 発病の機構 

不明（脈管の発生異常と考えられている。） 

３． 効果的な治療方法 

未確立（硬化療法、切除術。効果は一時的で難治性である。） 

４． 長期の療養 

必要 

５． 診断基準 

あり（研究班作成、日本形成外科学会、日本 IVR学会承認の診断基準あり。） 

６． 重症度分類 

あり（重症度分類において、①～④のいずれかを満たすものを対象とする。） 

○ 情報提供元

「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班」 

研究代表者 聖マリアンナ医科大学放射線医学講座 病院教授 三村秀文
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＜診断基準＞ 

巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭びまん性病変）の診断は、（I）脈管奇形診断基準に加えて、後述する（II）細

分類診断基準にて巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭びまん性病変）と診断されたものを対象とする。鑑別疾患は

除外する。 

（I）脈管奇形（血管奇形及びリンパ管奇形）診断基準

軟部・体表などの血管あるいはリンパ管の異常な拡張・吻合・集簇など、構造の異常から成る病変で、理学

的所見、画像診断あるいは病理組織にてこれを認めるもの。

本疾患には静脈奇形（海綿状血管腫）、動静脈奇形、リンパ管奇形（リンパ管腫）、リンパ管腫症・ゴーハム

病、毛細血管奇形（単純性血管腫・ポートワイン母斑）及び混合型脈管奇形（混合型血管奇形）が含まれる。 

鑑別診断 

１．血管あるいはリンパ管を構成する細胞等に腫瘍性の増殖がある疾患 

例）乳児血管腫（イチゴ状血管腫）、血管肉腫など 

２．明らかな後天性病変 

例）一次性静脈瘤、二次性リンパ浮腫、外傷性・医原性動静脈瘻、動脈瘤など 

（II）細分類 

②巨大静脈奇形（頚頸部口腔咽頭びまん性病変）診断基準

画像検査上、頚頸部・口腔・咽頭の全ての領域にびまん性連続性に病変を確認することは必須である。１

の画像検査所見のみでは質的診断が困難な場合、２あるいは３を加えて診断される。巨大の定義は患者の

手掌大以上の大きさとする。手掌大とは、患者本人の指先から手関節までの手掌の面積をさす。 

１．画像検査所見 

超音波検査、MRI 検査、血管造影検査（直接穿刺造影あるいは静脈造影）、造影 CT 検査のいずれか

で、頚頸部・口腔・咽頭の全ての領域にわたってびまん性かつ連続性に、拡張又は集簇した分葉状、海

綿状あるいは静脈瘤状の静脈性血管腔を有する病変を認める。内部に緩徐な血流がみられるが、血栓

や石灰化を伴うことがある。 

２．理学的所見 

腫瘤状あるいは静脈瘤状であり、表在性病変であれば青色の色調である。圧迫にて虚脱する。病変

部の下垂にて膨満し、拳上により虚脱する。血栓形成の強い症例などでは膨満や虚脱の徴候が乏しい

場合がある。 

３．病理所見 

 拡張した血管の集簇がみられ、血管の壁には弾性線維が認められる。平滑筋が存在するが壁の一部

で確認できないことも多い。成熟した血管内皮が内側を覆う。内部に血栓や石灰化を伴うことがある。 
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＜重症度分類＞ 

①～④のいずれかを満たすものを対象とする。

①modified Rankin Scale（mRS）、食事・栄養、呼吸のそれぞれの評価スケールを用いて、いずれかが３以上を対

象とする。 

日本版modified Rankin Scale (mRS) 判定基準書 

modified Rankin Scale 参考にすべき点 

０ まったく症候がない 自覚症状及び他覚徴候がともにない状態であ

る 

１ 症候はあっても明らかな障害はない： 

日常の勤めや活動は行える 

自覚症状及び他覚徴候はあるが、発症以前

から行っていた仕事や活動に制限はない状態

である 

２ 軽度の障害： 

発症以前の活動が全て行えるわけではない

が、自分の身の回りのことは介助なしに行え

る 

発症以前から行っていた仕事や活動に制限

はあるが、日常生活は自立している状態であ

る 

３ 中等度の障害： 

何らかの介助を必要とするが、歩行は介助な

しに行える 

買い物や公共交通機関を利用した外出などに

は介助を必要とするが、通常歩行、食事、身

だしなみの維持、トイレなどには介助を必要と

しない状態である 

４ 中等度から重度の障害： 

歩行や身体的要求には介助が必要である 

通常歩行、食事、身だしなみの維持、トイレな

どには介助を必要とするが、持続的な介護は

必要としない状態である 

５ 重度の障害： 

寝たきり、失禁状態、常に介護と見守りを必要

とする 

常に誰かの介助を必要とする状態である

６ 死亡 

日本脳卒中学会版 

食事・栄養 (N) 

０．症候なし。 

１．時にむせる、食事動作がぎこちないなどの症候があるが、社会生活・日常生活に支障ない。 

２．食物形態の工夫や、食事時の道具の工夫を必要とする。 

３．食事・栄養摂取に何らかの介助を要する。 

４．補助的な非経口的栄養摂取（経管栄養、中心静脈栄養など）を必要とする。 

５．全面的に非経口的栄養摂取に依存している。
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呼吸 (R) 

０．症候なし。 

１．肺活量の低下などの所見はあるが、社会生活・日常生活に支障ない。 

２．呼吸障害のために軽度の息切れなどの症状がある。 

３．呼吸症状が睡眠の妨げになる、あるいは着替えなどの日常生活動作で息切れが生じる。 

４．喀痰の吸引あるいは間欠的な換気補助装置使用が必要。 

５．気管切開あるいは継続的な換気補助装置使用が必要。 

②聴覚障害：以下の３高度難聴以上

０．25ｄBHL 未満（正常）

１．25ｄBHL以上 40ｄBHL未満（軽度難聴）

２．40ｄBHL以上 70ｄBHL未満（中等度難聴）

３．70ｄBHL以上 90ｄBHL未満（高度難聴）

４．90ｄBHL以上（重度難聴）

※500、1000、2000Hzの平均値で、聞こえが良い耳（良聴耳）の値で判断。

③視覚障害：良好な方の眼の矯正視力が 0.3未満。

④以下の出血、感染に関するそれぞれの評価スケールを用いて、いずれかが３以上を対象とする。

出血 

０．症候なし。 

１．ときおり出血するが日常の務めや活動は行える。 

２．しばしば出血するが、自分の身の周りのことは医療的処置なしに行える。 

３．出血の治療ため一年間に数回程度の医療的処置を必要とし、日常生活に制限を生じるが、治療によって

出血予防・止血が得られるもの。 

４．致死的な出血のリスクをもつもの、または、慢性出血性貧血のため月一回程度の輸血を定期的に必要と

するもの。 

５．致死的な出血のリスクが非常に高いもの。 

感染 

０．症候なし。 

１．ときおり感染を併発するが日常の務めや活動は行える。 

２．しばしば感染を併発するが、自分の身の周りのことは医療的処置なしに行える。 

３．感染・蜂窩織炎の治療ため一年間に数回程度の医療的処置を必要とし、日常生活に制限を生じるが、治

療によって感染症状の進行を抑制できるもの。 

４．敗血症などの致死的な感染を合併するリスクをもつもの。 

５．敗血症などの致死的な感染を合併するリスクが非常に高いもの。 
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※診断基準及び重症度分類の適応における留意事項

１．病名診断に用いる臨床症状、検査所見等に関して、診断基準上に特段の規定がない場合には、いず

れの時期のものを用いても差し支えない（ただし、当該疾病の経過を示す臨床症状等であって、確

認可能なものに限る。）。 

２．治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で治療が行われている状態であ

って、直近６か月間で最も悪い状態を医師が判断することとする。 

３．なお、症状の程度が上記の重症度分類等で一定以上に該当しない者であるが、高額な医療を継続す

ることが必要なものについては、医療費助成の対象とする。 
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280 巨大動静脈奇形（頚頸
けい

部顔面又は四肢病変） 

○ 概要

１．概要 

巨大動静脈奇形（頚頸部顔面・四肢病変）は、顔面・口腔・咽喉頭・頚頸部又は四肢のうち一肢の広範囲

に発症する巨大腫瘤性の動静脈形成異常である。 

動静脈奇形（AVM）は胎生期における脈管形成の異常であり、病変内に動静脈短絡（シャント）を単一あ

るいは複数有し、拡張・蛇行した異常血管の増生を伴う高流速血管性病変である。先天異常の一種と考え

られるが、学童期や成人後の後天的な発症も少なくない。単一組織内で辺縁明瞭に限局するものから、辺

縁不明瞭で複数臓器にびまん性に分布するものまで様々な病変があるが、びまん性巨大病変は難治で多

種の障害を引き起こす。病状は加齢、妊娠、外傷などの要因により進行し、巨大なものでは心不全に至る。 

なかでも頚頸部顔面巨大動静脈奇形（頚頸部顔面の広範囲にわたる動静脈奇形）は、気道圧迫、摂食・

嚥下困難など生命に影響を及ぼし、四肢巨大動静脈奇形（一肢のほぼ全体にわたる動静脈奇形）は、重度

の持続的疼痛、患肢の虚血壊死、四肢機能不全などを来す。さらに両者ともに重要な神経、血管や主要臓

器と絡み合って治療困難であり、進行に伴い心不全、致死的出血などを来すことから、他の病変とは別の

疾患概念を有する。 

治療法としては主に外科的切除と血管内治療（塞栓術、硬化療法）が選択されるが、巨大動静脈奇形

（頚頸部顔面・四肢病変）では病変の再発進行が早く、治療効果は一時的となり、むしろ悪化にいたる場合

もある。四肢の小病変では患肢切断により病変除去が可能となる場合もあるが、四肢巨大動静脈奇形は

股関節や肩関節付近まで病変が及ぶため患肢切断術自体に致死的大量出血の危険性があり、完治は不

可能である。頚頸部顔面巨大動静脈奇形は切断不能であることは自明であり、広範囲切除は致死的出血

や顔面・鼻腔・口腔・頚頸部の重要機能の喪失につながりうるため、これも完治は不可能である。巨大動静

脈奇形（頚頸部顔面・四肢病変）は、高度難治性に進行し、大量出血や心不全による致死的な病態もある

ため、対症療法も含めて生涯にわたる長期療養を必要とする。 

なお脳･脊髄といった中枢神経系が主体の動静脈奇形はそれ以外の部位とは診断･経過・治療法が異な

っており、指定難病としては頚頸部顔面・四肢の巨大動静脈奇形を対象とする。 

２．原因 

先天性病変。胎生期における脈管形成の異常とされているが、発生原因は不明である。 

３．症状 

動静脈奇形は先天性病変であることから発症は出生時から認めることが多いが、幼小児期ではシャント

血流が少なく、成人期での症状初発も稀ではない。女性では月経や妊娠により症状増悪を見る。自然消退

はなく、男女とも成長や外的刺激などに伴って症状が進行・悪化する。その進行度合いについては以下の

Schöbinger病期分類が一般的に使用されている。初期（StageI）では紅斑と皮膚温上昇を認め、腫脹はあっ

ても軽度である。StageIIでは腫脹の増大と拍動の触知、血管雑音の聴取などが認められる。StageIIIでは、

盗血現象による末梢のチアノーゼや萎縮、皮膚潰瘍、疼痛などが現れる。巨大動静脈奇形では動静脈シャ
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ント血流増加にともなう右心負荷増大により心不全を呈する（StageIV）。

巨大動静脈奇形（頚頸部顔面・四肢病変）においては疼痛、感染、出血、皮膚・骨・軟部組織の潰瘍壊死

などが難治性に進行し、高度の感染、出血、心不全は致死的となる。 

頚頸部・舌･口腔病変では気道狭窄による呼吸困難の症状を呈し気管切開を要するが、前頚頸部に病

変がある場合には気管切開すら困難となる。舌･口腔・鼻腔・顔面病変では、摂食・嚥下困難、顔面骨・上

顎・下顎骨の変形・吸収・破壊、骨格性咬合不全、閉塞性睡眠時無呼吸、構音機能障害を来す。眼窩・眼

瞼病変では開瞼・閉瞼不全、眼球突出・眼位異常、視力低下を呈し、眼窩内出血・感染などにより失明に至

る。耳部病変では拍動音自覚が常時持続し、外耳道閉塞、中耳炎、内耳破壊などにより聴力障害・平衡感

覚障害などを来す。皮膚や粘膜に病変が及ぶ場合は軽度の刺激で出血・感染を繰り返す。顔面巨大病変

では腫瘤形成・変色・変形が顔面の広範囲にわたることにより高度の醜状を呈し、就学・就職・結婚など社

会生活への適応を生涯にわたり制限される。 

四肢では盗血現象などにより手指（足趾）のチアノーゼ、知覚障害、疼痛、皮膚潰瘍、出血、感染、壊死

が多部位よりも難治性に進行する。患肢の変形、萎縮、骨融解などにより、運動機能障害を生じ、進行する

と一肢機能全廃にいたる。骨盤部陰部にいたる場合には勃起障害などによる生殖機能不全や腸管・膀胱

内浸潤による下血・血尿などを認めることがある。 

４．治療法 

保存的治療として血管拡張抑制のために弾性ストッキングなどを用いた圧迫療法があるが、四肢巨大動

静脈奇形では進行をわずかに遅らせる効果にとどまり、頚頸部顔面巨大動静脈奇形では圧迫自体が呼

吸・咀嚼・開閉瞼などの機能を阻害しかねない。また圧迫自体で疼痛増悪を来す場合もあり、継続困難とな

る場合が多い。日常的な疼痛や感染などの症状には、鎮痛剤・抗菌薬などによる一般的な対症療法が行

われる。 

侵襲的治療の主なものは血管内治療（塞栓術・硬化療法）と切除手術である。薬物療法や放射線照射に

有効性は認められていない。塞栓術・硬化療法は多数回の治療を要し、巨大動静脈奇形（頚頸部顔面・四

肢病変）では残存病変の進行悪化が早いため、効果は一時的・限定的である。 

切除手術は、限局性病変で術後の整容・機能障害が問題視されない部位には良い適応となるが、頚頸

部顔面巨大動静脈奇形での切除手術は大量出血などによる致死的危険性を伴い、顔面神経麻痺や高度

醜状などの後遺症をともない、良好な結果は得られない。四肢巨大動静脈奇形での切除手術は主要神経・

血管の合併切除が不可避であり機能障害がほぼ必発である。四肢小病変では患肢切断により病変除去

が可能となる場合もあるが、四肢巨大動静脈奇形は股関節や肩関節付近まで病変が及ぶため患肢切断

術自体に致死的大量出血の危険があり、完治は不可能である。また病状の進行が軽度の早期症例では四

肢機能が温存されているため、患肢切断術はかえって ADL（日常生活動作）を損なうため適応外となる。皮

膚潰瘍に対しては有効な治療が少なく難治性・易再発性で、指（趾）壊死は壊死部直近の切断術を行って

もさらに進行し、より中枢での切断を余儀なくされる。 

５．予後 

  巨大動静脈奇形（頚頸部顔面・四肢病変）は成長と共に病変が増大し、時間経過に伴い成人後も進行
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する。視覚・呼吸・嚥下・摂食・構音・疼痛・醜状・四肢運動などの重大な機能障害が進行し、動脈性出血や

心不全は致死的となることなどから、社会的自立が困難となる。塞栓術・硬化療法、切除術などのあらゆる

治療を単独もしくは複合的に用いても完治は望めず、病状の一時的制御にとどまる。進行性かつ難治性で、

生命の危険に晒されうる疾患であり、対症療法も含めて生涯にわたる長期永続的な病状コントロールを必

要とする。 

○ 要件の判定に必要な事項

１． 患者数 

約 700人 

２． 発病の機構 

不明（脈管の発生異常と考えられている。） 

３． 効果的な治療方法 

未確立（塞栓術・硬化療法、切除術。効果は一時的で難治性である。） 

４． 長期の療養 

必要 

５． 診断基準 

あり（研究班作成、日本形成外科学会、日本 IVR学会承認の診断基準あり。） 

６． 重症度分類 

あり（重症度分類において、①～④のいずれかを満たすものを対象とする。） 

○ 情報提供元

「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班」 

研究代表者 聖マリアンナ医科大学放射線医学講座 病院教授 三村秀文
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＜診断基準＞ 

巨大動静脈奇形（頚頸部顔面・四肢病変）の診断は、（I）脈管奇形診断基準に加えて、後述する（II）細分類診

断基準にて巨大動静脈奇形（頚頸部顔面・四肢病変）と診断されたものを対象とする。鑑別疾患は除外する。 

（I）脈管奇形（血管奇形及びリンパ管奇形）診断基準

軟部・体表などの血管あるいはリンパ管の異常な拡張・吻合・集簇など、構造の異常から成る病変で、理学

的所見、画像診断あるいは病理組織にてこれを認めるもの。

本疾患には静脈奇形（海綿状血管腫）、動静脈奇形、リンパ管奇形（リンパ管腫）、リンパ管腫症・ゴーハム

病、毛細血管奇形（単純性血管腫・ポートワイン母斑）及び混合型脈管奇形（混合型血管奇形）が含まれる。 

鑑別診断 

１．血管あるいはリンパ管を構成する細胞等に腫瘍性の増殖がある疾患 

例）乳児血管腫（イチゴ状血管腫）、血管肉腫など 

２．明らかな後天性病変 

例）一次性静脈瘤、二次性リンパ浮腫、外傷性・医原性動静脈瘻、動脈瘤など 

（II）細分類 

②巨大動静脈奇形（頚頸部顔面・四肢病変）診断基準

頚頸部顔面又は四肢に画像検査上病変を確認することは必須である。２の画像検査所見のみでは質的

診断が困難な場合、１あるいは３を加えて診断される。 

巨大の定義は、頚頸部顔面においては患者の手掌大以上の大きさとする。手掌大とは、患者本人の指先

から手関節までの手掌の面積をさす。四肢においては少なくとも一肢のほぼ全体にわたるものとする。 

１．理学的所見 

血管の拡張や蛇行がみられ、拍動やスリル（シャントによる振動）を触知し、血管雑音を聴取する。 

２．画像検査所見 

超音波検査、MRI検査、CT検査、動脈造影検査のいずれかにて動静脈の異常な拡張や吻合を認め、病

変内に動脈血流を有する。頚頸部顔面では少なくとも１つの病変は患者の手掌大以上である。四肢におい

ては少なくとも一肢のほぼ全体にわたるものである。 

３．病理所見 

    明らかな動脈、静脈のほかに、動脈と静脈の中間的な構造を示す種々の径の血管が不規則に集簇して

いる。中間的な構造を示す血管の壁では弾性板や平滑筋層の乱れがみられ、同一の血管のなかでも壁の

厚さはしばしば不均一である。また、毛細血管の介在を伴うこともある。 
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＜重症度分類＞ 

①～④のいずれかを満たすものを対象とする。

①modified Rankin Scale（mRS）、食事・栄養、呼吸のそれぞれの評価スケールを用いて、いずれかが３以上を対

象とする。 

日本版modified Rankin Scale (mRS) 判定基準書 

modified Rankin Scale 参考にすべき点 

０ まったく症候がない 自覚症状及び他覚徴候がともにない状態であ

る 

１ 症候はあっても明らかな障害はない： 

日常の勤めや活動は行える 

自覚症状及び他覚徴候はあるが、発症以前

から行っていた仕事や活動に制限はない状態

である 

２ 軽度の障害： 

発症以前の活動が全て行えるわけではない

が、自分の身の回りのことは介助なしに行え

る 

発症以前から行っていた仕事や活動に制限

はあるが、日常生活は自立している状態であ

る 

３ 中等度の障害： 

何らかの介助を必要とするが、歩行は介助な

しに行える 

買い物や公共交通機関を利用した外出などに

は介助を必要とするが、通常歩行、食事、身

だしなみの維持、トイレなどには介助を必要と

しない状態である 

４ 中等度から重度の障害： 

歩行や身体的要求には介助が必要である 

通常歩行、食事、身だしなみの維持、トイレな

どには介助を必要とするが、持続的な介護は

必要としない状態である 

５ 重度の障害： 

寝たきり、失禁状態、常に介護と見守りを必要

とする 

常に誰かの介助を必要とする状態である

６ 死亡 

日本脳卒中学会版 

食事・栄養 (N) 

０．症候なし。 

１．時にむせる、食事動作がぎこちないなどの症候があるが、社会生活・日常生活に支障ない。 

２．食物形態の工夫や、食事時の道具の工夫を必要とする。 

３．食事・栄養摂取に何らかの介助を要する。 

４．補助的な非経口的栄養摂取（経管栄養、中心静脈栄養など）を必要とする。 

５．全面的に非経口的栄養摂取に依存している。
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呼吸 (R) 

０．症候なし。 

１．肺活量の低下などの所見はあるが、社会生活・日常生活に支障ない。 

２．呼吸障害のために軽度の息切れなどの症状がある。 

３．呼吸症状が睡眠の妨げになる、あるいは着替えなどの日常生活動作で息切れが生じる。 

４．喀痰の吸引あるいは間欠的な換気補助装置使用が必要。 

５．気管切開あるいは継続的な換気補助装置使用が必要。 

②聴覚障害：以下の３高度難聴以上

０．25ｄBHL 未満（正常）

１．25ｄBHL以上 40ｄBHL未満（軽度難聴）

２．40ｄBHL以上 70ｄBHL未満（中等度難聴）

３．70ｄBHL以上 90ｄBHL未満（高度難聴）

４．90ｄBHL以上（重度難聴）

※500、1000、2000Hzの平均値で、聞こえが良い耳（良聴耳）の値で判断。

③視覚障害： 良好な方の眼の矯正視力が 0.3未満。

④以下の出血、感染に関するそれぞれの評価スケールを用いて、いずれかが３以上を対象とする。

出血 

０．症候なし。 

１．ときおり出血するが日常の務めや活動は行える。 

２．しばしば出血するが、自分の身の周りのことは医療的処置なしに行える。 

３．出血の治療ため一年間に数回程度の医療的処置を必要とし、日常生活に制限を生じるが、治療によって

出血予防・止血が得られるもの。 

４．致死的な出血のリスクをもつもの、または、慢性出血性貧血のため月一回程度の輸血を定期的に必要と

するもの。 

５．致死的な出血のリスクが非常に高いもの。 

感染 

０．症候なし。 

１．ときおり感染を併発するが日常の務めや活動は行える。 

２．しばしば感染を併発するが、自分の身の周りのことは医療的処置なしに行える。 

３．感染・蜂窩織炎の治療ため一年間に数回程度の医療的処置を必要とし、日常生活に制限を生じるが、治

療によって感染症状の進行を抑制できるもの。 

４．敗血症などの致死的な感染を合併するリスクをもつもの。 

５．敗血症などの致死的な感染を合併するリスクが非常に高いもの。 
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※診断基準及び重症度分類の適応における留意事項

１．病名診断に用いる臨床症状、検査所見等に関して、診断基準上に特段の規定がない場合には、いず

れの時期のものを用いても差し支えない。（ただし、当該疾病の経過を示す臨床症状等であって、確

認可能なものに限る。） 

２．治療開始後における重症度分類については、適切な医学的管理の下で治療が行われている状態であ

って、直近６か月間で最も悪い状態を医師が判断することとする。 

３．なお、症状の程度が上記の重症度分類等で一定以上に該当しない者であるが、高額な医療を継続す

ることが必要なものについては、医療費助成の対象とする。 
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