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研究要旨  
 神経線維腫症1型（NF1）は遺伝性腫瘍症候群であるとともに全身に腫瘍以外の多彩な症候を

発症する。多科・多職種によってNF1患者・家族を包括的に診療できる施設の構築は重要な臨床

課題である。また、NF1患者の生命予後を短縮させる悪性末梢神経鞘性腫瘍やADL/QOLを低下さ

せる叢状神経線維腫に対して適切な診療法の情報を発信することは診療レベルの向上にきわ

めて重要である。 

 日本レックリングハウゼン病学会が中心となり、従来からNF1診療に経験豊富な施設に働き

かけ、NF1患者に対する多科・多職種による院内診療体制の構築を促した。一定の条件を満たし

た施設をNF1-JNET（Japan Clinic Network）として認定し、ホームページを通して全国の施設、

患者・家族に情報を発信した。2024年3月31日の時点で、認定施設は10施設である。 

 日本レックリングハウゼン病学会が中心となり、叢状神経線維腫－悪性末梢神経鞘腫瘍診療

ガイドラインの策定を進めている。ガイドライン案の作成は終了し、2024年3月31日の時点で関

連8学会および2つの患者会に対して外部評価を依頼し、その収集と対応が終わっている。 

 

 

Ａ．研究目的 

 本邦において、神経線維腫症 1型（NF1）患者、

家族に対して、単科での診療を実施している専門

科はいるが、多科・多職種による包括的診療を実

施している施設はきわめて少ない。NF1 は年齢ご

とに全身性に多彩な症候を発症するため、適切な

診療を行うためには多科・多職種による診療体制

の構築はきわめて重要である。また NF1は遺伝性

腫瘍症候群であり、ADL/QOL を低下させる叢状神

経線維腫（PN）や生命予後を短縮させる悪性末梢

神経鞘性腫瘍（MPNST）を発症する。これらの腫瘍

に対する適切な診療方法の発信は喫緊の課題で

ある。本研究の目的は２つあり、１つは、多彩な

症候を発症する NF1患者に対して、日本国内で多

科・多職種による包括的診療の可能な施設を構築

し、また施設数を増やすことで、全国の NF1患者

が包括的診療施設を受診できる仕組みを作るこ

とである。もう１つは叢状神経線維腫―悪性末梢

神経鞘腫瘍診療ガイドラインを策定することで、

PN と MPNST に対する適切な診療方法を浸透させ、

患者の ADL/QOLの向上と生命予後の改善をめざす

ことである。 

 

Ｂ．研究方法 

 2014 年 1 月に、名古屋大学医学部附属病院で

NF1 患者に対する多科・多職種により包括的診療

を開始した。この組織体制をもとに、日本レック

リングハウゼン病学会が中心となり、学会会員施

設に包括的診療体制の確立を促した。認定要件

は、・日本レックリングハウゼン病学会の学会員

が含まれる・NF1 診療に関する豊富な知識を有す

る・多科・多職種連携による NF1診療体制を有す

る・小児 NF1診療と成人 NF1 診療体制を有する・

豊富な診療経験：NF1患者数（年間）の提出・NF1

に関する活発な研究活動：論文・学会発表の提出、

の 6項目とした。申請した施設について、日本レ

ックリングハウゼン病学会理事会で、上記 6項目

において評価することとした。承認された施設は、

NF1-JNET（Japan Clinic Network）として学会ホ

ームページに掲載することとした。 

叢状神経線維腫―悪性末梢神経鞘腫瘍診療ガ

イドライン策定では、日本レックリングハウゼン

病学会の理事が統括委員として中心となり、策定

委員のメンバーは他に日本整形外科学会、日本皮

膚科学会、日本形成外科学会、日本小児神経学会、

日本人類遺伝学会、日本サルコーマ治療研究学会、

日本臨床腫瘍学会、日本病理学会からの推薦で構

成された。また、Patient and Public Involvement

の観点から、策定委員として患者委員 2名が参画

した。本診療ガイドラインは Minds（日本医療機

能評価機構）が推進する GRADEシステムを用いて

作成することとした。システマティック・レビュ
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ー委員は作成委員とは独立して各分野の関連学

会から推薦されたメンバーで構成した。スコープ

として PN と MPNST に関する重要臨床課題を抽出

し、それに基づいたクリニカルクエスチョン（CQ）

を設定し、文献収集、評価、推奨の決定と進めた。 

（倫理面への配慮） 

診療ガイドライン作成では、全統括委員、策定

委員、システマティック・レビュー委員が経済的

利益相反、アカデミック利益相反を提出した。 

 

Ｃ．研究結果 

NF1-JNETに承認された施設は 2024年 3月 31日

の 段 階 で 、 全 国 10 施 設 で あ る

（ https://plaza.umin.ac.jp/~jsrd/img/top/NF

1-JNET.pdf）。北から、札幌医科大学、福島県立医

科大学、新潟大学医歯学総合病院、慶應義塾大学

病院、東京医科大学病院、信州大学医学部附属病

院、名古屋大学医学部附属病院、岡山大学病院、

鳥取大学医学部附属病院、福岡大学となっている。  

診療ガイドラインでは 10の CQを設定し、文献

収集と評価の段階で、1 つの CQ を Background 

Question に、2 つの CQ を Future Research 

Questionに変更した。推奨は策定委員の投票によ

り、80%以上の合意をもって決定した。推奨ととも

に文献評価における過程やエキスパートオピニ

オンを含めた解説文を作成した。外部評価は、日

本形成外科学会、日本サルコーマ治療研究学会、

日本小児神経学会、日本人類遺伝学会、日本整形

外科学会、日本皮膚科学会、日本病理学会、日本

臨床腫瘍学会、日本遺伝性腫瘍学会、日本小児血

液・がん学会、および患者会として復生あせび会、

To smileにお願いした。寄せられた各コメントに

対応して最終案を作成した。 

 

Ｄ．考察 

 米国の Children’s Tumor Foundation では

2007 年から NF1 患者に対する包括的診療が可能

な施設の認定を行っている（NF Clinic Network 

(NFCN)）。現在、認定施設は 70近くに及んでいる

（https://www.ctf.org/find-a-doctor/）。15 年

余り遅れて、本邦でも NF1-JNET として認定を開

始した。人口を考慮すると、本邦では合計 20施設

程度に増やす必要があると考えられる。今後、全

国 NF1-JNET 会議の開催し、システムの改善を図

る必要がある。また患者・家族からの意見も参考

にしながら全国展開の方法を考慮する必要があ

る。 

 叢状神経線維腫―悪性末梢神経鞘腫瘍診療ガ

イドラインは、NF1 患者の多彩な症候すべてを対

象としていない。遺伝性腫瘍症候群として最も重

要と考えられる PN と MPNST に対する診療に焦点

を当て、GRADE に従ったガイドラインを作成する

ことで、エビデンスに基づいた推奨ができるよう

に配慮した。また、NF1 が遺伝性腫瘍症候群であ

ることから、PNや MPNSTの診療において早期発見

や先制医療の可能性についても言及したつもり

である。今後、本診療ガイドラインをもとに NF1

患者の ADL/QOLの向上、生命予後の改善につなが

ることに期待したい。 

 

Ｅ．結論 

 日本において初となる NF1 患者に対する多科・

多職種による包括的診療システムの全国展開を

始めた。GRADE システムに基づいた叢状神経線維

腫―悪性末梢神経鞘腫瘍診療ガイドラインの策

定を進め、完成に近づいている。 
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