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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 81 例の ECD 症例のうち 48 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。大阪大学では昨年度より BRAF 及び BRAF-pseudogene の解析を行っていた 2
症例について論文として報告した。これにより FDA で承認されているべムラフェニブが本邦でも ECD
に対してより広く使用できる可能性がが期待された。また、新たに、脳黄色腫があり ECD 疑いであると
診断された症例、同じく脳黄色腫と皮膚、消化器の黄色腫にて ECD と診断された症例についても現在遺
伝子解析を行っている。 
 
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、48 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、2 例では皮膚病変に変
異は認められなかった。そのうち 1 例で骨病
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。 
一方、大阪大学の 2 症例は以前の検索で

BRAF V600E の変異はともに認められなか
った。ところが、今回新たにゲノムを抽出し
変異検索したところ、1 症例で変異が認めら

れた。また、BRAF の発現及び、それに関与
するといわれている BREF-pseudogene の発
現は 2 症例とも増加していた。 

 
Ｄ．考察 
①ECD 発症の早期で活動期に当たる時期には
BRAF V600E 変異のある細胞数が少なく検出が
容易ではない可能性がある。このような場合でも
BRAF 及び BRAF-pseudogene の発現は増加して
おり、病状が進行してから BRAF V600E 変異が
明らかになる可能性がある。 
②今回 2 症例のみでこの遺伝子検索を行っている
が、今後症例数を増やすことにより、ECD の病期、
病勢と BRAF-pseudogene 及びBRAF の発現と変
異とのかかわりがより明らかになると思われる。 
 
Ｅ．結論 
ECD の発症に関して BRAF 遺伝子の占める役割
は大きく、今後本邦でも BRAF 阻害薬であるベム
ラフェニブが主要な治療法になっていく可能性が
高いことが示された。 
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