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研究要旨  

 【目的】神経線維腫症 1 型（Neurofibromatosis type 1: NF1）は 30−50％に叢状神経線維

腫（Plexiform neurofibroma: PN）を合併するとされているが、本邦における合併率、治療の

実態は明らかでない。また 2022 年より MEK 阻害剤（セルメチニブ）が保険収載され 18 歳

以下の外科治療困難な PN 症例の治療が可能となった。MEK 阻害剤の有効性・安全性・NF1

の他の症候への影響などについて前方視的にデータを蓄積するためのレジストリ作成を目的

とし研究を開始した。NF1 の全体像を把握するための一次調査の結果を報告する。 

【方法】全国の研究協力医療機関（大学病院、総合病院、小児専門病院）834 施設の小児科、

皮膚科の計 1,612 の診療科に、一次調査としてアンケートのハガキを送付した。2022 年 4 月

1 日から 2023 年 3 月 31 日までの期間に各診療科で診察を受けた 18 歳以下の NF1 の患者

数、そのうち PN を合併した患者数を調べた。 

【結果】ハガキを送付した 1,612 の診療科のうち 666 の診療科から返送があり（回収率：

41.3%）、小児科 385 施設、皮膚科 265 施設、その他 2 施設であった。明らかになった NF1 患

者数は 1,890 人で、叢状神経線維腫の合併は 194 人であった（合併率：10.3%）。 

【結論】多数の PN 合併 NF1 患者を同定することができた。これまでの報告より PN 合併が

低い理由として、定期フォローされていない PN 患者がいること、18 歳までに対象を限定し

たことが考えられた。現在、二次調査で叢状神経線維腫の発症年齢、部位、症状、治療状況、

神経発達症の合併などについて調査中である。 

 

 

Ａ．研究目的 

 神経線維腫症 1 型（NF1）は、細胞増殖抑制作

用などを有するニューロフィブロミンの異常により、カ

フェオレ斑などの皮膚病変、神経線維種などの腫瘍

性病変、骨病変、中枢神経の異常などを呈する常染

色体顕性遺伝形式の疾患である。患者の30−50％が

叢状神経線維腫（Plexiform neurofibroma: PN）を合

併すると言われているが、我が国における合併率、

治療の実態は明らかではない。また、これまで、PNに

対しては外科的治療か経過観察しか選択肢がなか

ったが、2022 年より MEK 阻害剤であるセルメチニブ

が保険収載され 18 歳以下の外科治療困難 PN 例の

治療が可能となった。 

今回、我が国における PN合併NF1症例の治療の実

態を明らかにし、今後、セルメチニブの PN への有効

性や長期的安全性、NF1の他の合併症への影響（視

神経膠腫、皮膚神経線維腫、悪性末梢神経鞘腫：

MPNST ）、中枢神経機能への影響について前方視

的にデータを蓄積していくためのレジストリ作成を目

的として研究を計画した。 

 

Ｂ．研究方法 

1） 一次調査 

 全国の研究協力医療機関（大学病院、総合病院、

小児専門病院）834 施設の小児科、皮膚科の計

1,612 の診療科に、一次調査としてアンケートの

ハガキを送付した。2022 年 4 月 1 日から 2023 年

3 月 31 日までの期間に各診療科で診察を受けた

18 歳以下の NF1 の患者数、そのうち PN を合併

した患者数を調べた。 

2） 二次調査 

一次調査の回答のあった施設のうち、適格基準に

該当する患者がいる施設に対して二次調査を行った。

二次調査では、下記の取得情報の項目に記載され

ている情報の収集を行った。 

【一次調査項目】 

(1) 18 歳以下の NF1 の患者数とそのうち PN を合併して

いた患者数 

 

【二次調査項目】 

(1) カルテ番号（各機関において情報管理に使用） 

(2) 年齢、性別 
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(3) PN発症年齢 

(4) PN部位 

(5) PNに関連する症状の有無 

(6) PNの治療状況・治療方針決定の方法 

(7) NF1 に関連するその他の症状、所見、家族歴、

合併症 

(8) 発達検査の結果 

レジストリ研究協力の可否 

（倫理面への配慮） 

現在通院中等、同意取得が可能と考えられる研究対

象者に対しては、原則、文書によるインフォームド・コ

ンセントを受けるか、口頭によりインフォームド・コンセ

ントを受け、説明の方法及び内容並びに受けた同意

の内容に関する記録を診療録等に記載する。既に来

院していない等、直接インフォームド・コンセントが困

難な研究対象者においては、「人を対象とする生命

科学・医学系研究に関する倫理指針」第 4章 第 8 1 

(3) ア (ウ) に準じて、研究の概要を公開し、研究対

象者等が情報等を研究に使用されることについて拒

否できる機会を保障する。 

本研究は、研究代表機関である佐賀大学医学部附

属病院臨床研究倫理審査委員会の承認および研究

機関の長の許可を得て実施した。 

二次調査に協力する機関においては、「人を対象

とする生命科学・医学系研究に関する倫理指針」第 4

章 第 8 1 (4) ウ に準じて、既存試料・情報の提供の

みを行う者等の手続として、倫理審査委員会の意見

を聴いた上で、所属機関の長の許可を得た。 

 

Ｃ．研究結果 

ハガキを送付した 1,612の診療科のうち 666の

診療科から返送があり（回収率：41.3%）、小児科

385 施設、皮膚科 265 施設、その他 2 施設であっ

た。明らかになった NF1 患者数は 1,890 人で、

叢状神経線維腫の合併は194人であった（合併率：

10.3%）。 

Ｄ．考察 

 比較的多数の PN 合併 NF1 患者を同定するこ

とができた。これまでの報告より PN 合併が低い

理由として、定期フォローされていない PN 患者

がいること、18 歳までに対象を限定したことなど

が考えられた。現在、二次調査で叢状神経線維腫

の発症年齢、部位、症状、治療状況、神経発達症

の合併などについて調査中である。 

 

Ｅ．結論 

 本邦における 18 歳以下の NF1 での PN 合併率

は、約 10％であった。 
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