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研究成果の概要（和文）：弾性線維腫は高齢者の肩甲骨下に生じる良性腫瘍であるが本態は不明である。長嶺信
夫博士の沖縄県での調査によると渡名喜島では21例の家族発生があり遺伝的背景が伺われる。この遺伝子を解明
すべく2014年6月から渡名喜島粟国島での家系調査を開始した。最初は視診触診のみで診断したが途中から陰性
例および軽症例の診断を確定するため胸部画像の読影結果を加味して診断しいた。その結果陰性例30名陽性例38
名となった。暫定的な相関解析を実施したところ一染色体上に候補遺伝子が検出されたがp値はまだ低い水準で
あった。こんごさらに確定診断者を増加させ有意な候補遺伝子をみつけたい。

研究成果の概要（英文）：Elastofibroma is a rare benign tumor, localized, in most cases, to the 
infrascapular region. Elastin-specific staining reveals multiple globular or bead-like structures in
 cross sections. Electron microscopy reveals abnormal flower-like aggregates of elastic fibers, 
suggesting that the structure and organization of the microfibrils are abnormal. The molecular 
mechanisms of this disease are not known. In 1982, Nagamine et al reported that a number of cases 
was found in families in Tonaki and Aguni Islands in Okinawa. We started the field work in both 
islands since 2014 to identify the related gene(s). In order to confirm the diagnosis, we 
interpreted radiographic images. We found 38 positive and 30 negative cases. Tentative correlation 
analysis, the possible gene locus was found on one chromosome, but p value was low. We correct more 
cases in the future to identify the invoving gene(s). 
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１．研究開始当初の背景 

弾性線維腫は、主に高齢者の肩甲骨と

胸壁間に生じる良性腫瘍で、肘頭、坐骨結

節や大転子部にも発生する。病理組織学的

には、弾性線維染色で、特徴的な念珠状の

構造が見られる（図１）。 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

図 1 真皮（上段）と弾性線維腫（下段）

の比較 左 HE 染色、右 エラスチカ・ワ

ンギーソン染色 

肩を使う肉体労働者に多く、肩甲骨と胸

壁とのずり応力による刺激が契機（環境要

因）となって腫瘍の増大が生じると言われ

ているが、弾性線維組織の加齢変性もその

原因の１つと考えられている（Muratori et 

al. J Orthoped Traumatol,2008）。時に疼

痛や運動障害のため、外科的に切除される

こともあるが、広背筋下にあるため、侵襲

の大きな手術になることが多い。また若年

者 の 場 合 は 、 subscapular fibrous 

pseudotumor と呼ばれる疾患と臨床的には、

鑑別が困難である。 

一方長嶺らによる沖縄県での調査による

と、特に渡名喜島では 21 例の、粟国島では、

18 例の、また県全体で 170 例中 55 例の家

族発生が報告されており、遺伝的背景を持

っ た 疾 患 で あ る こ と が 伺 わ れ る

（Cancer,1982）。さらに多発皮下結節とし

て見られる症例もあり(Shimizu et al. J Am 

Acad Dermatol,2004)、これも遺伝的素因の

存在を示唆する。 
   

２．研究の目的 

 本研究では、この遺伝子を解明すべく、渡

名喜島および、粟国島での家系調査、血液、

唾液採取を行いたい。 
 

３．研究の方法 
 （1）まず、上記論文の著者である長嶺

信夫博士の過去の調査に基づき、渡名喜診

療所の元看護師の協力を得て、存命の罹患

者を探索した。 

（2）渡名喜診療所の医師の協力を得て、

沖縄本島に移住した人も含めて、その罹患

者の家系を調査した。大分大学ならびに、

渡名喜診療所が所属する沖縄県立南部医療

センター・こども医療センターの倫理委員

会で承認を受けた同意書で同意を得て、診

察、血液または唾液採取を行った。 

（3）その他に、協力が得られる人につい

ても、同様に診察、血液または唾液採取を

行った。 

（4）特に弾性線維腫を有しない陰性者や

軽度弾性線維腫罹患者の診断が困難なため、

既に他疾患で撮影された胸部画像（CT、

MRI、PET-CT）を本人の同意のもとに、

撮影した医療機関から提供を受け、その読

影結果を参考に診断した。 

（5）検体数を増加させるため、2017 年 6

月から、粟国診療所でも、胸部画像を有す

る人を中心に、診察、血液または唾液採取

を行った。 
 
４．研究成果 

（1）渡名喜島では、5 つの大家系と 15 の

小家系とが同定された（図 2）。 
 
 
 
 
 
 
 
 
図 2 B 家系図  ：突出腫瘤、  ：触診で
有、  ：判定不能、  ：腫瘤なし、点線
枠：CT で確認、白：未診察 



（2）粟国島では 8 つの小家系が同定され

た。 

（3）最終的に画像診断も加味して、陽性

38 名、陰性 30 名と診断した。 

（4）研究の途中経過で、陽性例 25 名、陰性

例 20 名として、暫定的な相関解析を実施し

た。その結果マンハッタンプロットで、一染

色体上に候補遺伝子が検出され、p値は 10-6

オーダーであったが、まだ確定的ではなかっ

た。 

 

考察 

上記（4）の理由として、触診では、陰性

と診断した人の中に陽性者が混入する可能

性と、逆に筋肉、脂肪などの発達状況により、

陽性と診断した人の中に陰性者が混入する

可能性の二つが考えられる。そこで今後は、

画像診断に重点をおき、確実な陽性例、陰性

例を可能な限り多く集め、遺伝子解析を実施

したい。 

画像診断についても、どの程度の小病変に

ついて検出ができるのか？ CT、MRI、PET-CT

のうち、どれが最も鋭敏かについても検討し

たい。 
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