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もやもや病は東アジア地域の小児に多い脳血管疾患である。頭蓋内で動脈が狭窄・閉塞するこ
とで重篤な脳虚血・脳梗塞・脳出血を生じるが、その原因・病態の進展プロセスなどについて
ほとんど解明されていない。我々はもやもや病の責任遺伝子としてミステリン（別名RNF213）
をクローニングし1)、ミステリンタンパク質がユニークな巨大ATPアーゼ／ユビキチンリガーゼ
であり2,3,4)、脂質代謝の制御因子であることをつきとめた5)。これまでの研究に加えて、もやも
や病原因変異によりどのようにミステリンの機能が障害され、どのような細胞・個体障害を生
じるのかについて議論したい。
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