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研究要旨  
 神経線維腫症１型（neurofibromatosis 1: NF1）は皮膚をはじめ, 各種臓器に多彩な病変
を生ずる遺伝性の難病である. しかしながら, どのような病変に対して治療の頻度が高いか
は不明であった。そこで我々は, 昨年に引き続いて, 厚生労働省に登録された NF1 の臨床調
査個人票の解析を行った. 2001〜2014 年までに全国から 3,530 名の登録があり, 3,505 名が
解析可能であった. 男性 1,595 名, 女性 1,910 名で男女比は 1:1.2, 平均年齢は 38.3 歳（0-93
歳）であった. 認定基準である stage 3 以上の患者数は 2,883 名（82%）であった. 
 治療の必要な合併症をもつ stage 3 以上の患者について皮膚病変（D）, 中枢神経症状（N）, 
骨病変（B）の詳細について検討を行った. 最も頻度が高かったのは D 症状（n, 2344）であ
り, 次いで N（n, 728）, B（n, 636）であった. D 症状では皮膚の神経線維腫が 58%, びまん
性神経線維腫が 31%, 悪性末梢神経鞘腫瘍が 10%を占めていた. N では知的障害が 26%, 脳腫
瘍が 53%, B では側弯症が 55%, 骨欠損が 16%, 脛骨偽関節症が 9%であった. 
 以上の結果から, 本邦の認定患者において皮膚病変に対する治療の必要性が高いことが分
かった。 

 
 
江原由布子, 山元 修（鳥取大学医学部感覚運動
医学講座皮膚病態学分野） 
古賀文二, 今福信一（福岡大学医学部皮膚科） 
 
Ａ．研究目的 
 神経線維腫症 1型（NF1）はカフェ・オ・レ斑, 
神経線維腫という特徴的な皮膚病変をはじめ,骨, 
眼, 神経系など様々な臓器に多彩な病変を生じる
疾患である. 
 国際的には重症度分類の作成はなされていな
いが, 本邦では現在 DNB 分類が用いられている. 
DNB分類は皮膚病変（D1-4）, 中枢神経症状（N0-2）, 
骨病変（B0-2）からなるが, stage 3 以上と認定
された患者は難病医療費助成の対象となってい
る. しかしながら, 認定患者において,治療の必
要性が高い合併症はこれまで明らかにされてい
なかった. 
 そこで今回,治療の必要な合併症をもつ認定患
者の特徴を明らかにするために, 厚生労働省に登
録されたNF1の臨床個人調査票のデータを用いて
調査を行うこととした. 
 
Ｂ．研究方法 
 2001〜2014 年までに厚生労働省に登録された
NF1 の特定疾患個人調査票のデータをもとに解析 
を行った. 計 3,530 名の登録があったが, 3,505 
名の解析が可能であった. 

  
（倫理面への配慮） 
本研究は後ろ向き研究であり, 患者への直接的

な侵襲はなく, データはすべて匿名化されていた.

本研究は鳥取大学医学部の倫理委員会による承

認を受けた. 

 

Ｃ．研究結果 
 男性 1,595 名, 女性 1,910 名で男女比は 1:1.2, 
平均年齢は 38.3 歳（0-93 歳）であった. 認定基
準である stage 3 以上の患者は 2,883 名（82%）
であり（図 1）, 合併症の詳細についてさらに検
討を行った. 
 症状別にみると最も治療の必要性が高かった
のは皮膚病変（n, 2344）であり, 次いで中枢神
経症状（n, 728）, 骨病変（n, 636）であった. 
 皮膚病変では皮膚の神経線維腫が 58%, びまん
性神経線維腫が 31%, 悪性末梢神経鞘腫瘍が 10%
を占めていた（図 2）. 中枢神経症状として知的
障害が 26%, 脳腫瘍が 53%（図 3）, 骨病変では側
弯症が 55%, 骨欠損が 16%, 脛骨偽関節症が 9%で
あった（図 4）. 
 
Ｄ．考察 
 NF1 は症状に個人差が大きく, 合併する症状も
異なる. 現在, 海外では様々な臨床試験が行われ
ているが, 根治は難しく対症療法が治療の主体と
なる. 今回のわれわれの解析により, 本邦では皮
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膚の神経線維腫の合併により日常生活あるいは
社会生活に問題をきたし, 認定を受けている患者
の割合が多いことが分かった. 皮膚病変のみなら
ず, 同時に中枢神経症状, 骨病変を合併する患者
もみられるが, 最も治療頻度の高い病変は皮膚病
変, 特に神経線維腫であると考えられた.  
 
Ｅ．結論 
 NF1 の臨床個人調査票の解析により, 皮膚病変
の治療を希望する患者の割合が高いことが分か
った. NF1 患者の QOL を改善するため, 皮膚病変
に対して積極的に治療を行っていく必要がある. 
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