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研究要旨  
 新規治療法や診断技術の進歩に伴い、本邦の結節性硬化症の診断基準および治療ガイドライ

ンを改訂し「結節性硬化症の診断基準および治療ガイドライン−2023改訂版」を作成した。本ガ

イドラインは厚生労働省の班会議、日本結節性硬化症学会および日本皮膚科学会の３学会共同

での作成であり、国際的なガイドラインを遵守すると同時に、本邦の各学会で作成された結節

性硬化症のガイドラインをとりあげて, それらを各症状に対する詳細なガイドラインとして、

実際の診療においては参考にしていただけるようにした。 

 

 

Ａ．研究目的 

 本邦における「結節性硬化症の診断基準およ

び治療ガイドライン」１は 2008 年に神経皮膚症

候群調査研究班と日本皮膚科学会の共同で、

1998年の第１回の Tuberous Sclerosis 

Complex(TSC) Clinical Consensus Conference 

で批准された、いわゆる Roach（修正 Gomez）の

診断基準 2をもとに作成された。その後遺伝子診

断の普及や MRI,PETなど診断技術の進歩に伴

い、国際的には 2012年に 3,4、本邦においては

2018年に、前述の診断基準および治療ガイドラ

インも改訂 5がおこなわれた。その後本邦におい

てはビガバトリンが承認され、mTOTC1阻害剤の

１つであるアフィニトールが本症の

Subependymal giant cell astrocytoma(SEGA)や

腎 Angiomyolipoma(AML)だけでなく TSC そのも

のに対して適応拡大され、シロリムスの外用剤

も承認され、高額な mTORC1 阻害剤が広く使われ

るようになってきた。さらにドラべ症候群やレ

ノックス・ガストー症候群と同時に TSCの難治

性てんかんに対してもカンナビジオール（CBD）

/ エピディオレックス○Rの治験が進むなど、新規

治療法の増加も進んでいる。さらに本邦ではこ

れら希少難治性疾患に対しては公費の補助が行

われており、本診断基準や重症度分類は公費の

補助の申請時の判断にも使用されており、本邦

における診断基準やガイドラインの改定が急務

となった。そこで、前回と同様に、厚生労働省

の班会議、日本結節性硬化症学会および日本皮

膚科学会の３学会が共同で、最近の本邦におけ

る TSC 診療の進歩を反映する目的で 2023 年, 

日本の診断基準およびガイドラインについても

再度改訂を行なった 

 

Ｂ．研究方法 

 「結節性硬化症の診断基準および治療ガイド

ライン」は 2018年の改訂版 5以来厚生労働省の

班会議、日本結節性硬化症学会および日本皮膚

科学会の３学会が協同で作成にあたってきた。

そこで、今回の改定版作成にあたっても本邦に

おける各分野（小児神経科, 泌尿器科, 呼吸器内

科, 皮膚科, 基礎）の専門家からなる結節性硬化

症の診断基準および治療ガイドライン改訂委員

会を結成した。ガイドライン改定委員は出来る

限り前回の作成委員を含むように選び、2021年

の国際ガイドライン 6を基に, 本邦の現状を組み

込む形で、まず各分野の専門家がそれぞれの専

門分野に関して改定を行い、それらを統合して

全体の改訂版（案）を作成し、改定委員会で審

議し「結節性硬化症の診断基準および治療ガイ

ドラインー2023年改訂版（案）」を完成させ

た。その上で本改訂版の承認申請を各学会に図

った。各学会からの意見に基づいて修正のうえ

承認が得られたものを皮膚科学会からパブリッ

クコメントに付した。最終的に承認を得られた

改訂版を今後日本皮膚科学会誌に掲載の予定で

ある。本邦においては各学会で TSC の各臓器の
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症状について詳細なガイドラインが作成されて

いる。そこで、2023年改訂版においては、2012

年の国際ガイドライン 3,4、2018 年の本邦の結節

性硬化症の診断基準および治療ガイドライン 5を

基に、各学会の治療指針やガイドラインの骨子

を組み込んだ、本邦における結節性硬化症の新

規の診断基準および治療ガイドラインの作成を

試みた。改訂前のガイドラインや、各学会にお

ける治療指針やガイドラインは medical 

information network distribution service (Minds) 

の診療ガイドライン作成マニュアルに準じて作

成されており、さらに、今回の改訂では大きな

変更がなかったので、今回の改訂版作成におい

ては Minds のガイドライン作成マニュアルには

準じてはいない。 

 

（倫理面への配慮） 

「結節性硬化症の診断基準および治療ガイド

ラインー2023年改訂版」は、皮膚科学会からパ

ブリックコメントを問い、一般の同意を得た。 

 

Ｃ．研究結果 

本邦においては各学会で TSC の各臓器の症状

について詳細な TSC のガイドラインが作成され

ている。今回の 2023 年度改訂版における特徴

は、本ガイドラインを TSC 診療の全体的なガイ

ドラインとして位置付け, 各症状に対する詳細な

ガイドラインとして, 各学会で作成されたガイド

ラインをとりあげて, 実際の診療においてはそれ

らも参考にしていただけるようにした。 

実際には、 

1. SEGAなどに関しては、日本脳腫瘍学会(編集) 

日本脳神経外科学会(監修) 上衣下巨細胞性星細

胞腫 脳腫瘍診療ガイドライン小児脳腫瘍編

2022年版 金原出版 東京 2022 pp13-43 

2.腎血管筋脂肪腫に対しては、結節性硬化症に伴

う腎血管筋脂肪腫診療ガイドライン 2023 年版作

成委員会: 篠原信雄: 結節性硬化症に伴う腎血管

筋脂肪腫診療ガイドライン 2023 年版：日本泌尿

器科学会編、日本結節性硬化症学会協力 メデ

ィカルレビュー社 2023 

3.LAM に対しては、リンパ脈管筋腫症（LAM）

診療の手引き 2022 

https://www.jrs.or.jp/activities/guidelines/file/LAM_G

L%202022.および、 

Gupta N, Finlay GA, Kotloff RM, et al: 

Lymphangioleiomyomatosis Diagnosis and 

Management: High-Resolution Chest Computed 

Tomography, Transbronchial Lung Biopsy, and 

Pleural Disease Management.  An Official 

American Thoracic Society/Japanese Respiratory 

Society Clinical Practice Guideline. Am J Respir Crit 

Care Med. 2017; 196: 1337-1348. 
4. 心横紋筋腫瘍に関しては、TSC 心横紋筋腫エ

キスパートオピニオンコンセンサス作成委員会 

(委員長新井田要)による「結節性硬化症における

新生児心横紋筋腫による エマージェンシーに対

するエベロリムス治療 エキスパートオピニオン

コンセンサス」 日本結節性硬化症学会 編 第

1 版 2019.12.4 

http://jstsc.kenkyuukai.jp/information/informat

ion_detail.asp?id=98767 
を参考としてあげた。 

てんかんのガイドラインは現在作成中であった

ために、今回は掲載していない。今後完成時に

ガイドラインを変更して追記して行く予定であ

る。 

 

Ｄ．考察 

 「結節性硬化症の診断基準および治療ガイド

ラインー2023年改訂版」は国際的な診断基準に

沿うガイドラインであると同時に、本邦におけ

る各学会のガイドラインを統合し、本邦の現状

に即した診断基準および治療ガイドラインの作

成をめざしたものである。医学の進歩にともな

い、新規の治療法の開発が行われており、今後

も引き続き地道な改訂の繰り返しが必要と思わ

れる 

 

Ｅ．結論 

 「結節性硬化症の診断基準および治療ガイド

ラインー2023年改訂版」を作成した。本改訂版

の特徴は、本ガイドラインを TSC 診療の全体的

なガイドラインとして位置付け、各学会で作成

された TSC のガイドラインをとりあげて、本邦

におけるガイドラインの統一を図ったことであ

る。 
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7.  
Ｆ．健康危険情報 
 
（分担研究報告書には記入せずに、総括研究報告
書にまとめて記入） 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
（予定を含む。） 
1. 特許取得 

1.てんかん治療用又は自閉症スペクトラム障害

治療用外用剤 日本 2019/10/16 

 2.てんかん治療用又は自閉症スペクトラム障害

治療用外用剤 WIPO PCT/JP2020/037986 

2020/10/7 

3. 脈管異常治療用外用 WIPO 

PCT/JP2020/005252 
2. 実用新案登録 

 
3.その他 
 

 

 

 

 

 

 

 


