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特集骨軟部画像診断のポイント

総説 全身性疾患(過誤腫症)にみられる
骨軟部病変

唐木田修金子智喜角谷虞澄
信州大学医学部放射線医学教室

Imaging Findings of Musculoskeletal Lesions associated with 
some Phakomatoses 

Osamu Karakida, Tomoki Kaneko, Masumi Kadoya 

Depatment of Radiology. Shinshu University School of Medicine 

抄 録

多発性過誤腫症を主徴とする疾患群のなかで、我々が日常の診療で遭遇する機会の比較的多い4つの疾患:神

経線維腫症、多発性線維性骨異形成、 内軟骨腫症、多発性骨軟骨腫症などについて、その臨床像と骨軟部病変の画

像所見を概説する。 これら疾患の骨病変は、 真の腫蕩というより異形成、 あるいは発達異常と考えられ、特徴的なX線

像を示す。即ち、 骨が太く 、 厚くなり 、 変形を来し、 多 くの場合、他の腫蕩や腫蕩性病変との鑑別は容易である。軟部に

も多彩な腫蕩や腫蕩性病変がみられる。 また、 これら骨軟部病変から二次性に悪性腫蕩が発生することがあり、この

場合、 画像診断はさらに重要となる。

Abstract : Imaging findings of musculoskeletal lesions associated with some of the phakomatoses; 

neurofibromatosis. polyostotic fibrous dysplasia, enchondromatosis, and multiple osteocartilaginous 

exostoses are presented. The bony lesions seen in these phakomatoses are considered as dysplastic or 

developmental lesions and not the true neoplasms. These lesions characteristically show the bony 

expansion. thickening of the flat bones, and consequently remarkable deformity, which are readily 

diagnosed on X-rays. These phakomatoses also accompany soft tissue tumors, which have tendency to 

transform into malignancies. 
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はじめに

骨、軟骨、 線維組織など中座業由来の組織から生じ

る多発性過誤腫症を主徴とする疾患群の中から、 我々

が日常の診療で遭遇する機会の多い神経線維腫症、

多骨性線維性骨異形成、 内軟骨腫症、多発性骨軟骨腫

症などを取り上げ、その臨床像と骨軟部病変の画像所

見を概説する。

これら疾患にみられる骨病変は、 真の腫蕩ではなく

異形成、あるいは発達異常と考えられている。いずれの

疾患においても、 骨は太く、厚くなり、特徴的な変形を示

すことが多いため、 単純X線により診断は容易である。

CTやMRI、あるいはRI検査などでは、病変の分布や局

所の広がり 、 周囲臓器との関係などがより明瞭に描出

され、 多くの場合、 付加的な情報が得られる。 これら疾

患に時にみられる二次性悪性腫蕩の診断にも有用で

ある。

1.神経線維腫症 Neurofibromatos is Type 1 

(von Recklinghausen病)
神経線維腫症は9亜型に分類されているが、 1 型と

2型がその90%以上を占める。 中でも 1型は出生3000

例~4000例に 1例と高頻度にみられ、その大部分を占

める。母斑症のなかで最も発生頻度の高い常染色体優

性の遺伝性疾患であり、我々が日常の診療で遭遇する

神経線維腫症 は 、そのほとんどが 1 型 、 即ち

Recklinghausen 病である I 、 2)。

1 ) 臨床像

幼少時には、特徴的な皮膚の色素斑 (Café au lait 

斑)で気づかれる事が多く 、 思春期には、 皮膚に多発す

る神経線維腫が苦になり皮膚科を受診する場合が多

い。成人になると全身に及ぶ多彩な骨軟部病変の診断

や治療を目的として画像検査が行われる機会が増え

る。骨軟部病変は神経線維腫症の約40%の症例でみら

れるが、無症状の場合が多く 、 生命予後も良好である。
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図 1 神経線維腫症。 44歳、 男性。 右眼隙から頬部に神経

線維腫がみられる。 右眼寓外側壁の部分的な欠損は、右

蝶形骨大翼の欠損による変化で、右側頭葉は限寓内ヘ突

出している。

図 2 神経線維腫症。 32歳、男性。 上位胸椎の側轡は 、 急

激な曲がりと後轡変形を示し特徴的である 。 CT

myelographyで1孟 、 脊柱管内から骨変形を伴って外側に

突出する腫癌がlateral meningoceleと診断される。 左第
3肋骨の狭細化はmesodermal dysplasia による変化で

ある。

2)骨軟部病変の画像所見 3、 4 )

( 1 ) 頭部

蝶形骨大翼の片側性骨欠損は眼商外側壁の欠損と

なり、拍動性の眼球突出や側頭葉ヘルニアをきたす (図

1) 。 ラムダ縫合近くの頭蓋冠の骨欠損、上下顎骨の片

側性肥厚や非薄化などがみられる。

( 2 ) 胸郭

肋骨の狭細化と辺縁の不整は "twisted ribbon" 

appearanceを示す (図2) 。 また、傍椎体領域の腫癒は、

ほとんどの場合 latera l meningoceleで、あり、ごくまれ

に神経線維腫のことがある。

( 3 ) 脊椎

脊椎病変は60%の症例でみられる。側轡症には二つ

のタイプが知られている。一つは特発性側轡症とX線上
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図3 神経線維腫症。 47歳、 女性。 胸椎体後縁の陥凹変形

は舷大した硬膜嚢による。

図4 神経線維腫症。 9歳、男性。 右下腿骨の骨折は癒合

せず偽関節となっている。
骨折部の狭細化した骨の周囲には、通常、腫蕩性病変は

存在しない。

は区別のつかない、胸腰椎移行部を中心とした側管変

形である。 もう一つは、上位胸椎レベルに比較的限局し

た側管tで、 急峻な曲がりと強い後替変形を示し、本疾患

に特徴的とされる ( 図 2 ) 。 椎体後縁の陥凹変形

(posterior scalloping) は dural ectasiaが原因とされ

る変化で、椎体前縁の圧壊変形、横突起や肋骨の先細

りなどはmesodermal dysplasiaによる (図2， 3ω) 。

( 4ω) 四肢骨

下腿骨骨'には轡管h曲変形 (bowing deformity ) がみられ

る。骨折後にみられる偽関節 (句pse飢印udoa訂rt出hros釘iβωsω) は治

療抵抗性でで、ある (図4幻) 。 骨骨'膜下には嚢胞性病変がみら

れ、骨膜自体も不均等な肥厚を示す。

( 5 ) 軟部腫蕩

軟部にみられる腫蕩は、その大部分が末梢神経由来
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図5 神経線維腫。 47歳、女性。 膝関節屈側の腫癌は急激

に増大し、悪性神経鞘腫(malignant peripheral nerve 
sheath tumor)と診断された 。 MRIでは大腿深部の蔓状

神経線維腫との連続性が明瞭に描出されている。

のやjl経鞘腫である。診断にはMRIが有用で、、 T2強調像

で中心部に低信号、辺縁部に高信号の"target pattern" 

がみられる場合は神経原性腫蕩 (神経鞘腫か神経線維

腫) の診断が可能である 5) 。 また、 蔓状神経線維腫

(plexiform neurofibroma) は本疾患に特徴的であ

り、腫蕩周囲の血流増加が原因となり、近傍の骨に過成

長がみられることがある。

二次性の悪性腫蕩としては悪性神経鞘腫が多く、そ

の発生頻度は報告により 2%から29%と様々である。平

均して13%程度、あるいはそれ以下が妥当なところとさ

れる。 MRIでは内部に出血や変性、壊死などを反映し

た多彩な信号がみられ悪性腫蕩が疑われることが多い

が、特異的な診断には至らない (図5) 。

2. 多骨性線維性骨異形成

Polyostotic fibrous dysplasia 

線維性骨異形成には単発性(80%) と多発性(20%)が

あり、 多発性はさらに単骨性(monoostotic) と 多骨性
(polyostotic)に分けられる 6、 7) 。

1)臨床像

多発性線維性骨異形成の発見のピークは平均で8歳

で、単発性の症例より早期に発見される。約2/3の症例

では10歳までに催患骨の終痛、 腫脹、変形、あるいは病

的骨折などをきっかけとして診断される。好発部位は、

単発性の骨異形成と同様に頭葉骨や顔面骨、肋骨、大

腿骨や腔骨などであるが、骨盤骨や脊椎などにも好発

し、身体のー側に偏ってみられる傾向が強い。症状は

局所の痛みと変形が多く 、 病的骨折で発見される例も

あるが、骨折の治癒は概して良好にみられる。

二次性の悪性腫蕩の発生率は0.5%- 1.0%程度で、
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骨肉腫、軟骨肉腫、線維肉腫ないしは悪性線維性組織

球腫などがみられる。

McCune-Albright症候群は、多骨性の線維性骨異

形成の3%にみられ、性早熟症 (precocious puberty) 

や甲状腺機能低下症などの内分泌異常と皮膚のcafé

au lait 斑を伴う疾患であるが、骨病変は通常の線維

性骨異形成と何ら変わりはない 8) (図6) 。

Mazabraud症候群は、 多骨性線維性骨異形成に軟

部の良性腫蕩である粘液腫を伴う希な疾患で、粘液腫

は、 最も強い骨病変に隣接する筋肉にみられる (図7) 。

報告は少ないが、二次性悪性腫蕩の発生率は、線維性

骨異形成単独の症例に比べやや高いとされる 7)。

図6 McCune-Albright症候群。 9歳、女性。

頭蓋底から後頭骨の骨硬化像がみられる。 右下肢の骨内

にはすりガラス濃度の病変が多発し、骨は全体に太くなっ

ている。

図7 Mazabraud症候群。 37歳、男性。 右大腿骨の近位

には羊飼いの杖様変形がみられる。 右外閉鎖筋内にはT2

強調像で高信号の腫藩がみられる。 造影後は内部にζ く

淡い遺影効果があり粘液腫が疑われ、組織学的に確認さ

れた。



2003年2月28 日

、

図8 多骨性線維性骨異形成。 58歳、男性。

全身骨シンチグラフイーにおいて頭蓋顔面骨、 右恥骨や

大腿骨、座骨などに強い集積増加がみられる。 異常集積

は右半身に偏ってみられる。 また、単純X線やCTでみられ

る左仙骨の骨融解像は、二次性の骨肉腫による。

2)画像所見

病変は中心性で、長管骨の骨幹端から骨幹部にみら

れる。骨の膨脹性変形や轡曲を伴い、 大腿骨では近位

部の外方への轡曲による羊飼いの杖様変形

(shephard's crook deformity) が特徴的である。単純X

線像でみられる濃度は、病巣内の骨基質の多寡により

一様ではないが、いわゆるすりガラス濃度 (ground

glass appearance) が特徴的とされる。辺縁は鮮明な

ことが多いが、不鮮明な場合でも周囲の正常部への移

行は滑らかである。CTでは、顔面骨や脊椎など解剖学

的に複雑な構造の部位に存在する病変が明瞭に描出

される。 MRIにおける信号強度は、病変内部の線維性

骨の多寡やミクロ~マクロレベルの嚢胞変性、あるいは

軟骨組織などを反映し、 T1強調像、 T2強調像ともに低

信号~高信号と一定せず多彩な信号変化を示す。造影

効果も一様で、はなく、診断を目的としてのMRIの意義は
少ない 9、 10) 。

3. 内軟骨腫症 Enchondromatosis (Ollier 病)
軟骨の腫蕩というより、発育障害dyschondroplasiaと

考えられている 11 ) 。

Ma丘ucci症候群は、内軟骨腫症と軟部の多発性血管

腫を併せもつ疾患である 12) 0 Ollier病、 Ma妊ucci症

候群のいづれにも遺伝性は確認されていない。

1 )臨床像

内軟骨腫は幼児期から学童期に発見されることが多

く、男性に多くみられ、女性の2倍の頻度である。

好発部位は、手足の短管骨 (61%-88%) ，下腿骨

(59%) 、大腿骨 (54%) などであるが、肋骨や骨盤骨など
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図9 Ollier病。 58歳、男性。 両側短管骨の膨脹性変形が

みられる。 左手により強い変形がみられる。

扇平骨にも好発する。病変は最初、骨幹端にみられる

が、成長と共に骨幹部へ移動する。病変により正常な内

軟骨骨化が妨げられる結果、催患骨の短縮や変形がみ

られるようになる。

Maffucci症候群の多発性血管腫は、生下時には約

25%でみられ、 学童期の終わりには約80%の症例で明

らかとなる。

二次性悪性腫蕩の発生は、 Ollier病で'25%-50%と

高頻度にみられ、その大部分は軟骨肉腫である。一方、

Maffucci 症候群では軟骨肉腫以外に、血管肉腫、線

維肉腫などが発生し、脳腫蕩や卵巣腫蕩、勝)臓や胆道

系腫蕩の発生なども報告されている 12) 。

2) 画像所見

( 1 ) 手足の短管骨

多発する内軟骨腫の像を示す。病変は中心性で骨の

膨脹性変化を来す。偏心性に発生し 、 皮質性や骨膜下

性の病変のようにみえることもある。 X線像で軟骨性腫

蕩に特異的な点状、弓状あるいは輪状などの石灰化像

がみられる場合には診断は容易である(図9) 。

(2) 長管骨

成長軟骨と連続する線状、帯状の透亮{象がみられる。

骨幹端を中心として骨の膨脹性変化を伴い、 長軸方向

にも成長障害がみられる (図10) 。尺骨の遠位端の短縮

によりMadelung変形がみられる。

(3) 肋骨、骨量産骨

扇平骨でも帯状の透亮{象がみられ、骨盤骨でみられ

る勝骨稜から連続する扇状の透亮像は特徴的である。

(4) 多発性血管腫

Ma妊ucci症候群で、は軟部に多発する血管腫に静脈
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図10 Ollier病。 14歳、 男性。

右大腿骨の頭部や転子部、 右勝骨の両端に帯状の透亮像

がみられ、骨の膨脹性変形を示している。 点状の石灰化像

は軟骨性の病変に特徴的である。

図11 Maffucci症候群。 16歳、 男性。

下腿遠位屈側の軟部に石灰化と軟部腫癌像がみられる。

MRIでは血管腫の性状や周囲との関係が明瞭に描出され

る。

石 (phleboliths) が確認される。 MRIでは血管腫そのも

のが明瞭に摘出される (図11 ) 。

4. 多発性骨軟骨腫症

Multiple osteochondromatosis 

骨軟骨腫が全身性多発性にみられる疾患で、頻度の

高い過誤腫性骨異形成である。常染色体優性遺伝形

式で浸透率も高い J 3) 。

骨軟骨腫の表面は軟骨l帽cartilage capと呼ばれる

成長軟骨類似の軟骨組織に覆われ、腫痛はこの部分の

軟骨内骨化で増大する。成人に達し骨の成長が止まる

と、骨軟骨腫の軟骨帽は消退し、腫癌自体の増大も停

止する。

断層映像研究会雑誌第29巻第4号

1 )臨床像

幼児期、学童期に骨の変形で気づかれる。上下肢の

長管骨の骨幹端が好発部位であるが、肋骨や肩甲骨、

骨盤骨、あるいは脊椎の後方成分などにもよくみられる。

最初、骨幹端に発生した腫癌は、骨の成長と共に骨幹

側に移動する。症状は催患骨の短縮や変形、小人症な

どである。

骨軟骨腫が周囲の組織を圧迫することによる様々な

合併症があり、診断に際し留意する必要がある。隣接す

る神経や筋、腿の圧迫による機能障害、動脈婚の形成、

肋骨の骨軟骨腫による血胸、脊椎後方成分の腫痛によ

る脊髄損傷などが報告されている。 また、骨軟骨腫表面

と隣接組織との聞に形成される滑液嚢 b ursa 

formationに炎症を伴うと癖痛が生じる場合がある。

二次性悪性腫傷の発生率は2%~25%と報告されて

いるが、どの報告でも軟骨肉腫が最も多く、線維肉腫や

骨肉腫がこれに次いで、みられる。

2) 画像所見

骨軟骨腫は骨幹端から広基性あるいは有茎性に突

出し、その基部では母床骨の海綿骨と連続している。 母

床骨の骨皮質は骨軟骨腫外縁に滑らかに移行してみ

られる。骨軟骨腫が骨幹端に多発すると、骨が根棒状

に腫大してみられる (図12) 。

二次性悪性腫蕩の発生を示唆する所見として、軟骨

帽の厚さが2cm~3cm以上の場合、既存の骨軟骨腫や

母床骨の破壊像、軟骨帽に一致した軟部腫癌の形成

などが挙げられるが、軟部腫癒としては前述の滑液嚢

腫大との鑑別が時に困難で、この場合はMRIが有用と

なる (図13) 。

図12 多発性骨軟骨腫症。 14歳、男性。

右膝関節を挟んで、 大腿骨と腔骨の骨幹端に広基性の骨

軟骨腫がみられ、骨は全体に太く変形している。
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特集骨軟部画像診断のポイン 卜

図13 多発性骨軟骨腫症の悪性転化。 14歳、男性。
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