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卵巣腫瘍に対する腹腔鏡手術にて判明した神経線維腫症Ⅰ型
関連消化管間質腫瘍（GIST）の１例
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神経線維腫症Ⅰ型は全身に神経線維腫とカフェオーレスポットを特徴とする常染色体優性遺伝する疾患であり，最大約７%
が消化管間質腫瘍（以下，GISTと略す）を発症する。GISTは充実性の線維腫像を示し，きわめてまれに卵巣腫瘍や子宮筋腫
との鑑別を要することがある。今回，我々は右卵巣腫瘍の術前診断に対して腹腔鏡手術を行い，回腸GISTであることが判明
し，開腹手術に移行し，腫瘍摘出を行った症例を経験した。骨盤内の充実性腫瘤の疾患においては，卵巣腫瘍や子宮筋腫の
MRI診断であってもGISTを念頭において対応する必要がある。

Neurofibromatosis type I is an autosomal dominant disorder characterized by neurofibromas and café-au-
lait spots throughout the body, and up to approximately 7% of patients develop gastrointestinal stromal 
tumors (GIST). In this study, we report a case in which laparoscopic surgery was performed for preoperative 
diagnosis of a right ovarian tumor, which turned out to be an ileal GIST. The patient underwent open surgery 
to remove the tumor. In diseases with substantial pelvic masses, even magnetic resonance imaging diagnosis 
of ovarian tumors or uterine fibroids should be performed with GIST in mind.
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緒　　　言

　神経線維腫症Ⅰ型は全身に神経線維腫とカフェオーレ
スポットとよばれる黒色の色素班を特徴とする常染色体
優性遺伝する疾患であり，1882年にRecklinghausenが報
告したことによりvon Recklinghausen病とも称される。
原因遺伝子としてNF-1遺伝子のバリアントであること
が判明している１）。今回我々は，神経線維腫症Ⅰ型の患
者が右卵巣腫瘍と診断され，腹腔鏡手術によって小腸間
質腫瘍（以下，小腸GISTと略す）と判明した症例を経
験したので報告する。

症　　　例

年齢：64歳
主訴：腹部不快感
妊娠分娩歴：１回経妊１回経産
身体所見：身長146.7cm，体重41.2kg，BMI 19.1，血圧
120/60mmHg，脈拍96bpm，PS ０
現病歴：近医の内科で実施した経腹超音波検査にて骨盤
内に充実性腫瘤を認め当院へ紹介となり，骨盤造影MRI

検査にて右卵巣線維腫50×38×49mmを認め手術を勧め
られたが，その後受診しなくなった。４年後に腹部不快
感が出現し，再度近医を受診され，経腹超音波検査，骨
盤単純MRIを実施され53×46×49mmの右卵巣線維腫像
を認め，手術予定となった。
既往歴：神経線維腫症Ⅰ型（近医にて若年時に皮膚の叢
状神経線維腫，カフェオーレスポット，家族歴から診断
された）　高脂血症　十二指腸潰瘍
手術歴：帝王切開１回
家族歴：神経線維腫症Ⅰ型の家族歴があり，常染色体優
性遺伝形式に矛盾のない家系図であった（図１）。長男
は頸部の神経線維腫を２回摘除しており，その摘出組織
の遺伝子検査からNF-1遺伝子のバリアント陽性が確認
されている。
薬剤：メバロチン，エゼミチブ，ゾルピデム
初診時診察所見：内診にて右付属器領域に可動性良好な
腫瘤を触知した。子宮は異常なし。同領域からダグラス
窩にかけての部位に経腟超音波検査にて約５cm大の充
実性腫瘤を認め，右卵巣充実性腫瘍を疑う所見であっ
た。また，身体所見として，腹部，背中など全身の皮膚
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に神経線維腫（図２の黄色矢印）を認め，カフェオーレ
スポットも認められた（図２の黒色矢印）。
MRI検査：初診時に骨盤造影MRIを実施した。外陰部付
近の皮下に4.2cm大，また臀部皮下にも2.3cm大のよく造
影される内部均一な充実性腫瘤を認め，神経線維腫症Ⅰ
型疑いであった（図３，ａの白色矢印）。子宮右側にT1
強調画像にて淡い高信号で比較的よく造影された内部不
均一な49×34×49mmの腫瘤を認めた（図３，ｂの白色

矢印）。右卵巣静脈と連続しているように見え，右卵巣
腫瘍疑いの診断であった（図３，ｃの白い矢印）。その
後，４年が経過し，撮影した骨盤単純MRIでは腫瘍サイ
ズの増大（52×50×48mm）を認めた（図３，ｄ，ｅ，
ｆ）。
治療経過：右卵巣線維腫の術前診断のもと腹腔鏡下右付
属器摘出術を予定した。術前にGISTも鑑別点とし血管
造影検査や造影CT検査も考慮したが，腹腔鏡による診

図１　家系図
矢印Ｐが本症例の患者である。家系内に多くの神経線維腫Ⅰ型の発症者が認
められる。長男は遺伝子検査を行っておりNF-1遺伝子の変異が認められて
いる。

図２　本症例の身体所見
患者の背中の皮膚所見を示す。大小不同の多くの腫瘤を
認めており，神経線維腫である（黄色矢印）。カフェオー
レスポットも認められる（黒色矢印）。

図３　MRI検査結果
ａ，ｂ，ｃに当院初診時の骨盤造影MRI結果，ｄ，ｅ，ｆに手術直前の骨盤単純MRI結果を
示す。ａ；よく造影された神経線維腫が臀部と外陰部に認められる（矢印）。ｂ；不均一に
造影されたGISTが認められる（矢印）。造影されない部分は液体貯留や壊死を示す。ｃ；
右卵巣静脈と連続しており右卵巣腫瘍と診断された（矢印）。ｄ；T2強調画像の矢状断であ
る。円形で内部に高信号の部分を伴った中信号の腫瘤を認める（矢印）。ｅ；T2強調横断
面である。ｄと同様に円形で内部に高信号の部分を伴った中信号の腫瘍を認める（矢印）。
ｆ；ｅの横断面のT1強調画像である。
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断的な意味合いを考え，これらの検査は行わなかった。
ポート配置はダイヤモンド配置とし，臍下部５mmのカ
メラポート，左右の下腹部に５mm，そして下腹部正中
部に12mmのトロカールを挿入し，約５cm大の腫瘍は
袋内で細切して正中部の12mmの切開部から体外に搬出
する計画であった。手術を開始し臍下部の５mmのカメ
ラポートからカメラを挿入し，左右の下腹部に５mmの
トロカールを挿入し，腹腔内を観察した。その結果，右
卵巣腫瘍と思われた骨盤内腫瘤は回盲部より約13cm口
側の回腸より外向性に発育した腫瘍であった。両側付属
器には異常を認めなかった。そのため，外科医の応援の
もと小腸端々吻合術を実施し腫瘍を摘出した。病理マク
ロ所見は，55×54×40mmの表面平滑な楕円形の腫瘤で
あり，割面は褐色調充実性であり，腸管壁から発育した
腫瘍であった（図４，ａ，ｂの黒色矢印）。割面には一
部に出血を疑う黒色調の領域が見られた（図３，ｂの青
色矢印）。HE染色結果は，核の延長した紡錘形細胞が束
状に増殖し腫瘤を形成していた（図３，ｃ，ｄ）。核分
裂像は１個/50HPFであった（図３，ｄの黒色矢印）。
これらの紡錘形細胞は免疫染色にてc-kit陽性，CD34陽
性であった（図４，ｅおよびｆ）。また，DOG-1陽性，

S-100陰性，α-SMA一部陽性，Ki-67陽性細胞は約5.8%
であった。以上より病理診断はGISTであり，Modified-
fletcher分類では高リスク相当であった。c-kit遺伝子変
異解析ではexon9, 11に変異を認めなかった。術後経過
はHb８g/dL台の貧血が１週間程度続いたが，その後正
常化した。また手術部位感染（以下，SSIと略す）なく
経過した。術後治療に関してはイマチニブの投与は行
わず，経過観察しており，術後１年11カ月経過したが
GISTの再発なく経過している。

考　　　案

　神経線維腫症Ⅰ型はNF-1遺伝子異常により発病す
ることが知られており，その発生頻度は出生3,000か
ら4,000人に対して１人と報告されている １）。そして神
経線維腫症Ⅰ型の1.5から７%にGISTが発症すること
が報告されている ２）３）。こうした神経線維腫症Ⅰ型に
合併したGISTは神経線維腫症関連GISTと呼ばれてお
り，本邦でもいくつかのcase reportが報告されてい
る ４）５）６）７）８）。それらによると神経線維腫症Ⅰ型関連
GISTはc-kitやPDGFRA遺伝子のバリアントがないこと
が多く，イマチニブなどの分子標的薬が効きにくいが，

図４　病理結果
ａ，ｂ；摘出腫瘍のマクロ像を示す。切除した回腸が認められる（黒色矢印）。割
面には一部腫瘍内に暗赤色の出血を疑う所見を認めた（青色矢印）。ｃ；腫瘍の
HE染色像（倍率200）である。核の延長した紡錘形細胞が束状に増殖し腫瘤を形
成している。ｄ；腫瘍のHE染色像の強拡大である。核分裂像が右上に１個認めら
れる（黒色矢印）。ｅ，ｆ；免疫染色にてc-kit陽性，CD34陽性でありGISTと診
断された。
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低リスクの症例が多く予後が良好であるとされる。本症
例においてもc-kitのexon9, 11に変異を認めず，イマチニ
ブの効果が期待できない症例であった。また，単発性で
はなく多発性である場合が多いことも報告されている。
そのため，手術時には１つの病変があった場合でも他に
病変がないか注意深く探索することが必要である。
　術前にGISTと卵巣腫瘍を鑑別する必要性について考
えてみると，１つは術後感染の問題がある。GISTであ
る場合は腸管切除を伴うため，SSIのリスクを下げるた
めに術前に腸管の下剤による機械的処置を行うことが広
く行われている。卵巣腫瘍を想定した手術の場合は，こ
の機械的処置は緩下剤を用いた軽度なものとなるため，
術式が変更され腸管切除が行われると，SSIのリスクが
高くなる可能性がある。もう１つの問題は，外科医師の
マンパワーの問題である。外科医師の予定外の対応が必
要となり，病院によってはすぐに対応できない場合があ
るかも知れない。そのため正しく術前診断をつけて手術
に臨むことが望ましいと言えよう。
　神経線維腫症Ⅰ型に対する分子標的治療薬として
MEK阻害剤であるセルメチニブが効果を示すことが明
らかとなった ９）。そして，叢状神経線維腫に対する薬剤
として，2020年に日本で使用できるようになった。神経
線維腫症Ⅰ型関連GISTの治療薬としても期待され第Ⅱ
相試験が行われたが，残念ながら効果がなく中止となっ
た。本症例に見られたようなイマチニブに効果を示さな
いと考えられるc-kitバリアント陰性のGISTに対する治
療薬の開発は今後の課題となっている。
　一般に骨盤内に充実性腫瘍を認めた場合は子宮筋腫，
卵巣線維腫，転移性卵巣がんとともにGISTが鑑別点と
して挙げられる。GISTのMRI像の特徴としては， T2強
調像にて中程度の信号強度を示す腫瘤であり，造影に
て内部が出血や壊死に伴い不均一となること，腸管内
の腫瘍であり浸潤像がないこと，サイズが５cmを超え
て大きい場合は内部にしばしば嚢胞が見られる，などが
挙げられる 10）11）12）。本症例の造影MRI像を後方視的に
検討した結果，腫瘍サイズは５cmを超えていたが嚢胞
は目立たず，また造影不均一性も乏しかった。当院放射
線科医によると，腸管から発生している像も見られず，
GISTを積極的に疑う所見に乏しいとの結論であった。
腫瘍に入る血管像が認められていたことから，造影CT
を撮影していれば血管支配が判明し，それが鑑別点と
なった可能性があるとの意見であった。

結　　　論

　骨盤内の充実性腫瘤では卵巣腫瘍や子宮筋腫疑いで
あってもGISTであることを念頭に対応する必要がある。
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