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はじめに 

血管腫という語がつく皮膚科分野での病名は多種多様あり、血管腫という語にたいする確立された概念
がなく、混沌とした状態であった。近年、血管腫血管奇形病変に対する国際分類としてISSVA分類が用
いられるようになり、本邦でも「血管腫・血管奇形・リンパ管奇形　診療ガイドライン　2017」として
公開されている。１、２） 

ISSVAとは 

1976年にJohn MullikenとAnthony Youngによって血管病変の診断、治療や研究に興味を持つ
専門家たちの研究会として始まり、1990年にアムステルダムで第1回目のWorkshopが開催され
た。その2年後の1992年にISSVA：International Society for the Study of Vascular    
Anomaliesという学会が発足された。学会の理念としてISSVA Workshopを2年ごと開催し、血
管腫血管奇形病変に対するオリジナルの分類を作成し、発展させていくことを掲げている。 

ISSVA分類 

血管腫血管奇形病変においては、ISSVA　Workshopによって作成されるISSVA分類が近年世界
的な基準として用いられるようになってきている。 
ISSVA分類では血管腫・血管奇形病変（Vascular anomalies）を細胞の腫瘍性増殖性病変
（Vascular tumors）と血管の形態異常による病変（Vascular malformations）に大別してい
る（表１）。 

血管腫 

血管内皮細胞などが腫瘍性増殖を示す病態で良性、悪性、その中間病変に分類される（表２）。 
良性腫瘍として乳児血管腫（Infanti le hemangioma）、先天性血管腫（Congenital            
hemangioma）、房状血管腫（Tufted Angioma）などがある。悪性腫瘍として血管肉腫  
（Angiosarcoma）や類上皮型血管内皮細胞腫（Epithlioid hemangioendothelioma）がある。
中間病変としてカポジ血管肉腫様血管内皮細胞種（Kaposiform hemangioendothelioma）など
がある。 
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血管奇形 

血管やリンパ管などの脈管の局所的な形態異常を主体とする病変。それぞれ形態異常の主体とな
る脈管によって、毛細血管奇形（CM:Capillary malformation）、静脈奇形（VM:Venous   
malformation）、リンパ管奇形（LM:Lymphatic malformation）と称される（表３）。また脈
管奇形は複雑な構成であることが多く単純に主体病変が１脈管とは限らないため、混合型の病変
についてはそれらを複合した名称が考えられている（表４）。 

遺伝子解析と疾患名 

2000年以降、様々な血管腫血管奇形に対しての研究が進み、いくつかの疾患で特定の遺伝子が
同定されつつある（表５）。病態に対する解析も進み、小型、円形、淡紅色のCMが多発し、家
族内に動静脈奇形、動静脈瘻、Parkes Weber症候群のある6家系でRASA1遺伝子変異がみつか
り、以降CM-AVMという病名が2003年に提唱された。３）また2015年にはPIK3CA遺伝子変異
があり、出生時または出生早期にovergrowthが見られ後に種々の脈管奇形や表皮母斑など様々
な病態を含む疾患群を総称し、PIK3CA-Related Overgrowth Spectrum(PROS)という疾患概
念が提唱された。４）overgrowthを伴う多くの疾患でPI3K-Akt-mTOR経路での遺伝子変異と経
路の活性化による細胞増殖が生じていることがわかってきている。５）またこれまでover-
growthに効く治療はないとされてきたが、PROSのマウスモデルや人においてPIK3CAインヒビ
ターを投与すると血管奇形やovergrowthの病変の縮小や心不全などの症状の改善がみられるこ
とがわかってきた。６）脈管奇形の原因となる遺伝子の解析が疾患の名称、分類の変更や治療法
の確立へと繋がることが予想され、現在、次世代シーケンサー（NGS:Next Generation       
Sequencing）パネルの研究開発とTargeted therapyの治験が欧米では試みられている。 

おわりに 

血管腫血管奇形の病態は複雑で、単純かつ明確に原因遺伝子や病因を特定し、治療ができるとい
うわけではなく、原因も病態もわからず、治療法もないといった疾患も多い。今後さらなる症例
の集積や解析を行うとともに、2年ごとにup dateされるISSVA work shopによる国際的な知見
やISSVA分類の更新を注視していくことが必要と思われる。 
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表１　血管腫血管奇形の分類

表２　血管腫 
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表３　血管奇形 
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表４　混合型血管奇形 

表５　原因遺伝子と脈管奇形 
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