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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

を生ずる遺伝性の疾患である. NF1では 20%程度にびまん性神経線維腫を合併し、しばしば整

容的あるいは機能障害を引き起こす. そこで今回我々はびまん性神経線維腫の体表における

好発部位について検討を行なった. 

 2007〜2018 年までに鳥取大学病院と福岡大学病院を受診し, NF1 と診断された 354 名につ

いて解析を行った. びまん性神経線維腫を合併した患者は 40名（男性 16名, 女性 24名, 平

均年齢は 30歳（0-65 歳）であった. その発生部位は躯幹（57.4%）, 頭頸部（19.2%）, 下肢

（12.8%）, 上肢（10.6%）の順であった. さらに躯幹と頭頸部では 75%が体表の後面に発生し

ており, その傾向は有意に躯幹に高かった（p=0.026）. 

 以上の結果から, NF1の体表におけるびまん性神経線維腫は背部に好発するため,follow up

の際には注意が必要である. 
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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

遺伝性の疾患である. 

 診断基準にも用いられているびまん性神経線

維腫は 20%程度の患者に見られるが, 徐々に増大

し, 整容的な問題のみならず機能障害を引き起こ

す. また, 些細な外力による腫瘍内出血や悪性末

梢神経鞘腫瘍の発生の可能性もあり, 患者の

quality of lifeを著しく低下させる原因となる. 

これまで MRIを用いてびまん性神経線維腫の好発

部位を検討した報告は散見されるが, 体表におけ

るびまん性神経線維腫の特徴については未だ不

明な点も多い. 

 そこで今回,我々は体表におけるびまん性神経

線維腫について検討を行うこととした. 

 
Ｂ．研究方法 

 2007〜2018 年までに鳥取大学病院と福岡大学

病院を受診し, NF1 と診断された 354 名の患者

（NIH の診断基準を満たすもの）について調査を

行った. カルテおよび臨床写真を用いて解析を行

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

な侵襲はなかった. 

本研究は鳥取大学医学部および福岡大学医学

部の倫理委員会による承認を受けた. 

 

Ｃ．研究結果 
 NF1 と診断された 354 名のうち, びまん性神経

線維腫を合併した 40名について解析を行った.男

性 16名, 女性 24名, 平均年齢は 30歳（0-65歳）

であった. びまん性神経線維腫の発生部位は躯幹

（57.4%）, 頭頸部（19.2%）, 下肢（12.8%）, 上

肢（10.6%）の順であった（表 1）. 躯幹と頭頸部

では 75%が体表の後面に発生しており（図 1）, そ

の傾向は有意に躯幹に高かった（p=0.026）. 

 
Ｄ．考察 
 過去の報告ではびまん性神経線維腫は頭頸部

に多いとするものや躯幹に多いとするものがあ

ったが, 我々の報告では躯幹に合併が最も多かっ

た. この理由としては NF1患者の受診する診療科

（皮膚科, 頭頸部外科, 形成外科等）の違いが影

響しているのではないかと推測された.  

 今回の我々の検討により, 体表では特に後面

（背部）にびまん性神経線維腫が好発することが

明らかとなったが, 神経線維腫の構成細胞である

シュワン細胞は神経堤由来とされており, NF1 の

機能を消失したシュワン細胞が遊走し, 体表に移

行することがびまん性神経線維腫の解剖学的分
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布に影響しているのではないかと推測された. 

  
Ｅ．結論 

 今回の我々の検討により, NF1 患者の体表のび

まん性神経線維腫は背部に好発することが明ら

かとなった. びまん性神経線維腫は小児期に急速

に増大するため, 経過観察の際には注意が必要で

ある. 近い将来, MEK 阻害薬が NF1 のびまん性神

経線維腫の治療薬として認可される可能性があ

り, 今回の結果は将来的な治療を行う際に有用な

臨床情報となり得ると考えられた. 
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表 1. Clinical features of superficial diffuse plexiform neurofibromas in our study. 
 

Location 
No. of diffuse plexiform 

neurofibromas 
(ratio %) 

Ventral Dorsal 

Head and neck  9 (19.2%) 5 4 

Trunk 27 (57.4%) 4 23 
Upper limbs 5 (10.6%) NA NA 
Lower limbs 6 (12.8%) NA NA 

  9 27* 
N.A., not applicable. 
* p = 0.026 

 

 

図1. 

 


