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東アジア特異的，日本人の2.0-2.5%（～300万人）が
保有するRNF213 p.R4810Kﾊﾞﾘｱﾝﾄに主に関連する
循環器疾患の総称
＊2011年にもやもや病の感受性遺伝子として同定された

アジア人

白人

Ihara M, et al. Lancet Neurol 2022

RNF213 関連血管症とは？

（もやもや病に関連するバリアント）



もやもや病＝ウィリス動脈輪閉塞症

https://www.nhk.or.jp/kenko/atc_372.html
NHK健康チャンネル

人口１０万人あたり6-10人程度
指定難病２２

https://www.nhk.or.jp/kenko/atc_372.html


頚部血管（内頚動脈，総頚動脈，椎骨動脈）低形成
（*Yamaguchi E, et al. Stroke Vasc Interv Neurol 2022）

肺高血圧症
（Pulm Circ 2018）

冠攣縮性狭心症
（*Ishiyama H, et al. JACC: Asia 2023）

上腸間膜動脈や腎動脈など大動脈分枝の
動脈硬化性病変
（J Am Heart Assoc 2020）

末梢動脈疾患（*特願2023-071164）

東 ア ジ ア 固 有 RNF213
p.R4810Kﾊﾞﾘｱﾝﾄの 関 与
が判明している疾患群

身体の各部組織
（毛細血管）

もやもや病・頭蓋内動脈狭窄症
*Okazaki S, et al. Circulation 2019
*Kamimura T, et al. Stroke 2019

*国循研究グループ
による報告

Ihara M, et al. Lancet Neurol 2022

RNF213 関連血管症とは？



もやもや病におけるRNF213 p.R4810K
バリアントの頻度
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Liu W, et al. PloS One. 2011



若年性頭蓋内動脈狭窄症の
1/3以上がRNF213 関連血管症

症例2. 47歳女性，一過性脳虚血発作．RNF213 
p.R4810Kﾊﾞﾘｱﾝﾄ(+) ．娘がもやもや病．

右

症例1. 40歳女性，繰り返す脳梗塞．
RNF213 p.R4810Kﾊﾞﾘｱﾝﾄ(+)．

右
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RNF213 関連血管症の発症
における環境要因の役割

Yoshimoto T, et al. Atherosclerosis 2023
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RNF213 p.R4810Kバリアントと
治療効果との関連（急性期）
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Yoshimoto T, et al. 
Stroke Vasc Interv Neurol 2022



RNF213 p.R4810Kバリアントと予後

aHR 5.58,
95% CI 2.15–14.54 

Symptomatic IS/TIA

（前方視的解析）

Yoshimoto T, et al. ESOC 2023



Okazaki S, et al. Neurol Genet 2022

（最長15年間の既存データの後方視的解析）
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RNF213 関連血管症に対し
スタチンが有効な可能性



RNF213 p.R4810Kバリアントの迅速判定法の確立

GTS-7000
（島津製作所）

ゲノムDNAの精製不要

1μlの血液で分析可能

最大96検体同時判定

RNF213 p.R4810Kﾊﾞﾘｱﾝﾄの迅速判定法を確立

*新型コロナウィルスPCRの
ため導入されたリアルタイ
ムPCR汎用機でも判定可能

→RNF213 p.R4810Kﾊﾞﾘｱﾝﾄ
の有無を50分で判定可能

特開2020-092660
特開2021-069466
特開2021-069284

島津テクノリサーチでの外注サービスを提供開始

Door-to-gene (D-to-G) timeの短縮に向けた取り組み



プレシジョン・メディシン

臓器横断的・バリアント別
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これまでの循環器病治療

臓器別

頭蓋内動脈
狭窄症

JACC: Asia 2023

Circulation 2019; Stroke 2019

PLoS One 2011; J Human Genet 2011
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