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厚生労働科学研究費補助金（がん対策推進総合研究事業） 

  学会連携を通じた希少癌の適切な医療の質向上と 

 次世代を担う希少がん領域の人材育成に資する研究 

（分担研究報告書） 

 

「遺伝性腫瘍症候群である神経性線維腫症1型に好発する悪性末梢神経鞘性腫瘍に対する 

ガイドライン作成をめざした基盤研究」 

 

研究分担者 西田佳弘 名古屋大学医学部附属病院 リハビリテーション科 

 

研究要旨 

骨軟部腫瘍領域は希少癌、希少腫瘍の集合体であり、個々の肉腫や中間型腫瘍の性格が異なる

ことから組織型特有の診療ガイドラインの作成が求められている。その中でも遺伝病である神

経線維腫症1型に発症する悪性末梢神経鞘腫瘍は生命予後が悪く、前駆病変である叢状神経線

維腫から悪性転化して発症することが多い点が他の軟部肉腫とは大きく異なる。したがって、

現存する軟部腫瘍診療ガイドラインとは異なる独自の診療ガイドラインの策定が求められる。

悪性末梢神経鞘腫瘍への悪性化のメカニズムの解明、適切な診療指針の確立について国際連携

(GeMコンソーシアム)と共同研究を継続して実施した。診療ガイドラインの基盤となるエビデ

ンスとなる画像による悪性化に関する研究、論文化を達成した。神経線維腫症1型患者・家族

との協働を進めるために、患者・家族が中心となり「特定非営利活動法人レックリングハウゼ

ン病ネットワーク」を立ち上げた。本研究分担者が理事長を務める日本レックリングハウゼン

病学会において「叢状神経線維腫－悪性末梢神経鞘腫瘍の診療ガイドライン」を本研究班と協

力して策定することが承認された。 

 

A.研究目的 

悪性末梢神経鞘腫瘍（以下MPNST）は軟部肉腫に分

類されるが、遺伝病である神経線維腫症1型(以下N

F1)を基盤として発症する点が他の軟部肉腫と異な

る。この特殊な肉腫については診療の手順、ガイド

ラインを策定することは診療担当者、患者・家族に

とってきわめて重要である。しかし、診療を担当す

る科は皮膚科、整形外科、形成外科、耳鼻科、腫瘍

内科と多科にわたるため、単科の学会が主導して診

療ガイドラインを策定することは困難であり、また

適切ではない。本研究ではMPNSTの前駆病変である

叢状神経線維腫、およびその悪性転化によって発症

するMPNSTに対しての診療ガイドライン策定に向け

ての基盤を形成することを目的とした。 

 

B.研究方法 

NF1患者を集積し、叢状神経線維腫をスクリーニン

グしてMPNSTへの悪性化を前向きに評価するために、

研究分担者施設（名古屋大学医学部附属病院）にお

いてNF1院内診療ネットワークを構築し、患者リス

トを前向きに作成した。Whole body MRIにて叢状神

経線維腫のスクリーニングを実施。また悪性化の有
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無を評価した。患者・家族が中心となり、本研究分

担者も参加して「特定非営利活動法人レックリング

ハウゼン病ネットワーク」を立ち上げた。MPNSTの

国際共同研究組織であるGenomics of MPNST (GeM)

 Consortiumに継続して参加し、共同研究を実施し

た。本研究分担者が理事長を務める日本レックリン

グハウゼン病学会において叢状神経線維腫－MPNST

の診療ガイドライン策定に向けての話し合いを実

施した。 

 

（倫理面への配慮） 

臨床研究の実施に関しては研究分担者施設におい

て臨床研究審査委員会で承認を受け、患者からイン

フォームド・コンセントを取得し、連結可能匿名化

により実施している。 

 

C.結果 

研究分担者施設におけるNF1患者の叢状神経線維腫、

MPNSTの鑑別についてのPET-CTの有用性と限界を明

らかにすることで（Nishida et al, Cancer Sci 2

021; 112:1114-1122, 資料２３）、診療ガイドライ

ン策定に向けたエビデンスを構築した。名古屋大学

医学部附属病院において多科によるNF1診療ネット

ワークにより、250人を超える患者リストを作成し、

前向きに腫瘍の有無を評価した。「特定非営利活動

法人レックリングハウゼン病ネットワーク」を通し

て、患者・家族の腫瘍に対する不安、疑問点を抽出

した。MPNSTの国際共同研究組織であるGeMとの共同

研究を進め、腫瘍組織を送付、解析した。結果は今

後学会、国際雑誌で投稿予定である。またGeMの会

議にweb参加し、MPNSTに対する国際的な診療方法に

ついて情報交換を行った。日本レックリングハウゼ

ン病学会の理事会にて、叢状神経線維腫、悪性末梢

神経鞘腫瘍に対する診療ガイドラインの策定を開

始することが決議され、本研究班と協力して実施し

ていくことを確認した。 

D.考察 

NF1は遺伝病であり、NF1患者でMPNSTを発症する生

涯リスクは15%に上ると報告されている。叢状神経

線維腫がMPNSTに悪性転化することがわかっている。

診療ガイドラインを確立することで、NF1患者にお

けるMPNST発症について先制治療を行えることを発

信できれば、患者の予後改善につながる。また、診

療ガイドラインにより、患者・家族だけでなく、N

F1診療に携わる医療者にも叢状神経線維腫とMPNST

の病態、適切な診療手順を発信することができる。 

 

E.結論 

遺伝性疾患であるNF1において高率に発症する叢状

神経線維腫、MPNSTは患者のADL/QOLだけでなく、生

命予後も低下させる。NF1における叢状神経線維腫、

MPNSTに対する診療ガイドラインの策定は重要であ

り、その基盤となる体制を構築した。 

 

F.健康危険情報 

  特になし 

 

G.研究発表 
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