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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） 

 

「神経性線維腫症1型に好発する悪性末梢神経鞘性腫瘍の病態、診療実態調査、 

適切な診療連携の確立に関する研究」 

 

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 

遺伝病である神経線維腫症1型（NF1）に発症する悪性末梢神経鞘腫瘍（MPNST）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。希少がんであることから国際的多施設共同研究による症例集積を行

い、悪性化過程に起こる遺伝子変異解析を実施した(GeMコンソーシアム)。神経線維腫およ

びMPNSTの疫学および診療実態調査を行うため、日本整形外科学会が主導する骨・軟部腫瘍

登録のデータを使用する研究に関して日本整形外科学会および本研究分担者施設で承認を

受けた。NF1診療には多科・多職種による診療連携が必要であることから、名古屋大学医学

部附属病院においてNF1の院内診療ネットワークを構築し、継続実施している。また、NF1

院内診療ネットワークを国内他施設にも構築するために、慶應義塾大学および岡山大学病院

とも多科による診療ネットワークに関する情報を共有した。これらの基盤を構築することで

NF1に発症する叢状神経線維腫およびMPNSTに関する診療ガイドライン策定をめざす。 

 
 

A.研究目的 

悪性末梢神経症腫瘍（以下MPNST）は、遺伝病であ

る神経線維腫症1型(以下NF1)を基盤として発症す

ることが多い希少がんである。したがって、前駆病

変を有する希少がんであることが特徴的である。M

PNST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。したがって、

ガイドライン策定のためには、悪性化の病態解析、

現在の本邦における診療実態把握、多科による診療

連携体制の確立が必要である。本研究では国際共同

研究によるMPNSTの悪性転化過程の解析、神経線維

腫・MPNSTの診療実態調査、名古屋大学におけるNF

1-MPNST診療体制の確立、他施設におけるNF1-MPNS

T診療体制の確立を達成し、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 

国際共同研究として、NF1患者で発症する叢状神経

線維腫およびMPNSTの組織を蓄積し、患者血液とと

もに主解析施設に送付し、whole exome sequence、

RNA sequence解析を実施した(Genomics of MPNST 

(GeM) Consortium)。叢状神経線維腫、MPNSTの診療

が適切に行われているかを明らかにするために、日
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本整形外科学会骨・軟部腫瘍登録データを使用して

実態調査を準備した。研究分担者施設（名古屋大学

医学部附属病院）においてNF1患者を多科・多職種

で診療する体制が完成している。この院内診療ネッ

トワークによるNF1診療実態を調査した。NF1院内診

療ネットワークに関しては名古屋大学で実施して

いる方法を他施設に情報発信し、同様の診療体制を

構築することをめざした。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、関連学会の選定を行った。 

（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 

GeMコンソーシアムの解析により、叢状神経線維腫

から中間型腫瘍、中間型腫瘍からMPNSTに悪性転化

する有力な候補遺伝子が同定された。投稿準備中で

ある。日本整形外科学会骨・軟部腫瘍登録を用いた

神経線維腫、MPNSTの疫学、診療実態調査について、

倫理委員会から承認を受け、現在データを取得して

いるところである。名古屋大学におけるNF1患者の

院内診療ネットワークについて、以下の結果を得た。

2014年1月から2020年12月まで、246人の患者がNF1

患者リストと医療記録に登録され、平均年齢は26.

0歳（3か月から80歳）だった。 初回来院時の年齢

が低いほど患者数は多かった。男性は107人（41％）、

女性は139人。診療ネットワークが開始された年か

ら患者数は増加していいた。 整形外科の症候とし

て、脊柱側弯症が60例（26％）、上腕、前腕、脛骨

に骨の異常が8例（3.5％）、 皮膚神経線維腫以外

の神経線維腫は90例（39％）、MPNSTは17例（7.4％）

にみられた。（Nishida et al, Sci Rep. 2021 Ju

n 7;11(1):11933.）。NF1院内診療ネットワークに

ついて慶應義塾大学病院、岡山大学病院と連携して、

診療体制を構築した。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

瘍に対する診療ガイドラインの策定に必要な関連

学会の抽出を行い、策定委員の推薦をお願いするこ

ととした。 

 

D.考察 

MPNSTは遺伝病であるNF1患者に発症することが多

い。したがって他の希少がんと比較して遺伝性腫瘍

症候群であることを念頭に診療ガイドラインを策

定する必要がある。本研究で、悪性化過程の候補遺

伝子が同定され、多科による診療体制が確立されて

きたことで、NF1に発症するMPNSTに対する先制医療

を行える可能性が出てきた。今後多科による診療ガ

イドライン策定に向けて、多科・多職種によるより

緊密な連携が必要となる。 

 

E.結論 

NF1における叢状神経線維腫、MPNSTに対する診療ガ

イドライン策定に向け、悪性化の病態、診療実態が

明らかになりつつあり、また適切な協力診療体制の

確立が進んでいる。 

 

F.健康危険情報 

  特になし 

 

G.研究発表 
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