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研究要旨 
Erdheim-Chester 病(ECD)は非ランゲルハンス細胞性組織球症の一型で、稀な疾患である。 昨年同定
した 76 例の ECD 症例のうち 46 例について二次調査が施行され、男女比、年齢中央値、症例ごとの発
症及び診断時期、主病変と浸潤臓器、症状、病理所見、実際に行われている治療内容、その割合や反応
性、５年生存率、LCH合併の有無、遺伝子変異の有無などの診療情報がまとめられた。これにより日本
人にも適応可能な診断基準、予後予測、早期診断法の確立、治療への応用の可能性を考慮するきっかけ
になると考えられた。大阪大学では新たに ECDであると診断された 1症例についてシンチグラムの有用
性等について考察した。 
 
Ａ．研究目的 
皮膚病変を有するECD症例において皮膚所見
の特徴、遺伝子学的特徴、組織学的特徴を明ら
かにし、早期診断につなげることを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 
二次調査の内容について検討。また大阪大学皮
膚科において加療中の患者については独自に
遺伝子学的解析、組織学的解析等も行った。 
 
（倫理面への配慮） 
研究対象者に対してインフォームドコンセン
トを行い、書面による同意を得た。 
 
Ｃ．研究結果 
 東京大学による調査結果によると、46例中
19例に皮膚病変があり、そのうち６例につい
て BRAF V600Eの変異解析を行ったところ、
４例で変異が認められ、１例では皮膚病変に
変異は認められなかったが、骨病変には変異
が認められた。つまり皮膚病変の認められる
ECDでは83％にBRAF V600Eの変異が認め
られたことになる。 
ところが大阪大学の 2 症例では BRAF 

V600Eの変異が認められなかった。 
今回新たに診断された ECD 症例は、数年
前より眼周囲、間擦部位に黄色腫が播種性に
増殖していたが、(図 1)これまで皮膚以外に症
状がなかったため ECD と診断されてはいな
かった。ところが嗄声により精査し上咽喉頭
部の黄色腫が(図２a)、膝痛により骨病変が(図

２b)、胸部違和感より冠動脈の閉塞が指摘さ
れ、確定診断に至った。 

図１． 
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Ｄ．考察 
① 皮膚所見だけで診断するのは困難である
が、ECD症例では他の播種性黄色肉芽腫
と比べて眼周囲の黄色腫が著明であるの
で診断にはある程度有用である。 
② 組織学的診断だけでは播種性黄色肉芽腫
との鑑別は困難である。CD68, CD163, 
(図３)FactorXⅢa はどちらも陽性となる
からである。CD1a, CD207, S100が陰性
であることより Langerhans 細胞組織球
症, Rosai-Dorfman disease とは鑑別で
きる。 
③ 組織学的に黄色肉芽腫と診断され、かつ
粘膜皮膚以外にも病変が及んでいれば
ECDと診断できる。 
④ 症状が軽微であってもシンチグラムでは
病変を描出でき得る。本症例でも膝痛に
対して骨シンチグラムを、胸部違和感に
対して心筋シンチグラム等を施行し ECD
の確定診断に至った。 

図３ 

 
 

Ｅ．結論 

眼周囲、間擦部位の特徴的な黄色腫より生検
し組織学的に ECD が疑われていた症例であ
ったが BRAF V600E に変異は認められなか
った。上咽喉部の黄色腫、骨シンチグラムに
よる集積像、心筋シンチグラム等による心筋
虚血像が早期診断につながった。軽微な臨床
症状であってもシンチグラム等によりきっち
り精査することが必要であると考えられた。 
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