
24 

 

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線維腫症1型に発症する悪性末梢神経鞘腫瘍診療ガイドラインの作成 

 

研究分担者 

西田 佳弘 国立大学法人東海国立大学機構名古屋大学・医学部附属病院・病院教授 

 

研究要旨 

神経線維腫症1型（NF1）において発症する希少がんである悪性末梢神経鞘腫瘍とその前駆病変で

ある叢状神経線維腫に対する診療ガイドラインを策定し、診療を担当する様々な診療科の医師、

医療関連職種、患者・家族に情報を発信することは患者のADL/QOL向上に寄与するだけでなく、

生命予後改善につながる。日本レックリングハウゼン病学会と連携して、叢状神経線維腫、悪性

末梢神経鞘腫瘍診療ガイドライン策定を開始した。日本整形外科学会、日本皮膚科学会、日本形

成外科学会、日本サルコーマ治療研究学会、日本病理学会、日本臨床腫瘍学会、日本小児神経学

会、日本人類遺伝学会から作成委員およびシステマティックレビュー委員を選出し、患者委員2

名を含み、Mindsの推奨するGRADEアプローチによって実施している。一次スクリーニング、二次

スクリーニングを終了し、抽出文献の評価を実施している。 

 

A.研究目的 

神経線維腫症1型（NF1）はNF1遺伝子の異常によ

る常染色体顕性遺伝性の疾患であり、カフェオレ斑

と皮膚神経線維腫以外に多彩な症候を発症する指

定難病である。一般と比較してNF1患者の寿命は15

年程度短いとされる。その最大の要因は、希少がん

である悪性末梢神経鞘腫瘍（MPNST）の発症である

ことが報告されている。 

NF1は、幼少期に診断され、カフェオレ斑と皮膚

神経線維腫が特徴的なため、小児内科、皮膚科、形

成外科で診療されることが多いが、整形外科、脳神

経外科などの科も診療を担当することがある。MPN

STは神経線維腫症1型（NF1）患者の叢状神経線維腫

（PN）が悪性転化して発症することがわかっている。

しかし、さまざまな診療科の医師が診療を独立して

担当することが多いことから、本邦においてPNのス

クリーニングやMPNSTへの悪性転化を検出する画像

評価はほとんど実施されていない。 

NF1患者において発症する希少がんであるMPNST

とその前駆病変であるPNに対する診療ガイドライ

ンを策定し、診療を担当するさまざまな診療科の医

師、医療関連職種、患者・家族に情報を発信するこ

とは患者のADL/QOL向上に寄与するだけでなく、生

命予後改善につながる。また、遺伝性腫瘍症候群に

発症する前駆病変と希少がんに対する診療ガイド

ラインを策定することは、遺伝性疾患医療、難病医
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療、希少がん医療分野の質向上につながると考えら

れる。本研究では、PNとMPNSTの診療ガイドライン

を策定することを目的とした。 

 

B.研究方法 

西田佳弘研究分担者自身が理事長を務める日本レ

ックリングハウゼン病学会と連携して、叢状神経線

維腫、悪性末梢神経鞘腫瘍診療ガイドライン策定に

むけて統括委員会を組織した。統括委員会には本研

究班メンバーが３名（西田、今福、吉田）参画して

いる。作成委員の選定に向けて、日本整形外科学会、

日本皮膚科学会、日本形成外科学会、日本サルコー

マ治療研究学会、日本病理学会、日本臨床腫瘍学会、

日本小児神経学会、日本人類遺伝学会に推薦を依頼

した。また患者２人に作成委員就任を依頼した。シ

ステマティックレビュー（SR）委員選定については、

推薦された作成委員に各々２名のSR委員推薦を依

頼した。 

診療ガイドラインの作成方法は、EBM普及推進事業

（Minds）の推奨するGrading of Recommendations,

 Assessment, Development and Evaluation   

（GRADE）アプローチの手法で行うこととした。 

（倫理面への配慮） 

患者からの作成委員就任については、委員への氏名

公開と疾患名の公開について十分な説明の後に承

認を取得した。 

 

C.結果 

作成委員は日本レックリングハウゼン病学会を中

心に９学会から計１５名が選出された。NF1患者に

おけるPNとMPNSTにおいて重要臨床課題を抽出し、

その課題に基づいたクリニカルクエスチョン（CQ）

を１０個選定した。各々のCQに対して益と害を設定

し、1－9点の重み付けをした。システマティックレ

ビュー委員２２名を選定した。 

キーワードを設定し、国際医学情報センターに依頼

して文献を抽出した。文献スクリーニングに先立ち、

Mindsに診療ガイドラインについての教育と支援を

お願いし、吉田雅博先生のweb講演を開催した。現

在一次スクリーニング、二次スクリーニングを終了

している。 

 

D.考察 

遺伝性疾患であるNF1に発症するADL/QOLを低下さ

せるPN、PNが悪性化した希少がんであるMPNSTの診

療ガイドラインを作成するためには、診療に携わる

遺伝診療科、小児内科、皮膚科、形成外科、整形外

科および患者の参画が必要である。今回の作成委員

会にはPNとMPNSTの専門家ではない委員が多く参画

しており、専門的知識が少ないという短所はあるが、

多彩な症候を示すNF1に対して広い視野から診療ガ

イドラインの作成が可能と考えられる。 

本診療ガイドラインの作成自体は重要であるが、担

当診療科が多岐にわたること、１施設でNF1に対す

る多科・多職種診療体制が整っている施設が少ない

ことが普及の障壁となることが予想される。今後、

日本レックリングハウゼン病学会、患者会との連携

などを通じて効果的に診療ガイドラインを発信す

るシステムの構築も重要である。 

 

E.結論 

遺伝性疾患で指定難病であるNF1において、ADL/QO

Lを低下させるPN、PNが悪性化して発症し、NF1患者

の寿命を短縮させるMPNSTに対する診療ガイドライ

ンの策定を実施している。 

 

F.健康危険情報 

  特になし 

 

G.研究発表 
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