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 ＶＨＬファミリーアライアンスとは 
 

ＶＨＬファミリーアライアンスは、フォン・ヒッペル・リンドウ病の影響を受けた人たち及びこ

の病気に興味がある医療の専門家のための支援団体として1993年に設立され研究を進
展させてきました。会員には、年に3～４回発行されるニュースレターを含む全ての発行物
が送付されます。VHLファミリーアライアンスはあらゆる階層のメンバーにより支援されて
います。 
 

 
見守り続ける・・・ 
家族を支えてくれる国際的なネットワークとともに。 
 悩みを分かち合う・・・ 
 あなた自身が、電話で、インターネットで、そしてVHLファミリーフォーラムを通して。 
    学び続ける・・・  
 お互いから、医師から、医療チームから。 

     教育し続ける・・・ 
     私たち自身を、医療社会を、一般社会を。 
      資金援助を続ける・・・ 
      VHL病及び同じような腫瘍の、よりよい治療法を目指す研究のために。 
 

 
 VHL Family Alliance 

171 Clinton Road, Brookline, 
Massachusetts  02445  USA 
電話： +1-617-277-5667, 

フリーダイヤル： (800) 767-4VHL（アメリカ国内のみ） 
Fax： +1-858-712-8712; E-mail: info@vhl.org 

http://www.vhl.org 
http://www.vhl-europa.org 

 
Tel/Fax in London: +44 (20) 7681-1796 
Tel/Fax in Sydney: +61 (2) 9475-1441 
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ＶＨＬファミリーアライアンスへの入会 

 
□ これはフィードバックです。 □ ＶＨＬＦＡに入会を希望します。 

名前（Name）：                                                        

住所(Address)：                                                      

国名(Country)：                     郵便番号(Zip/Postcode)：                          

電話番号（自宅）：                                                                    

Ｅ－ｍａｉｌ：                                                                           
 
私の支払いは下記を含みます。（該当するものに チェックをしてください 

□アメリカ合衆国内の会員（ニュースレターを含む） ----------------------------------＄２５ 
□アメリカ合衆国以外の会員（ニュースレターと送料を含む） -----------------------＄３５ 
□コントリビューティング（寄付）・メンバー ---------------------------------------------＄100 
□サステイニング（支持する、維持する）・メンバー-----------------------------------＄250 

合計＄        
 

支払方法 

マスターカード 又は ＶＩＳＡカード番号：         -          -         -           

有効期限：       /        カード記載の氏名：                           

署名                                  

私は、□ＶＨＬ患者です。□ＶＨＬ患者の家族です。□友達を支援しています。 
□医療関係の仕事（専門：                       ）をしています。 

 
どの様にして、ＶＨＬアライアンスのことを知りましたか？                          
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序文 

この冊子は、VHLの患者、その家族、およびＶＨＬに関心のある人々がVHLを理解する一環として編集
されました。 ここに提供された情報には、これからも多くの医師や医療関係者からの情報が加わっていく予
定です。 この冊子は、治療に関しての医師との個人的な会話やアドバイスとなるものではありません。 
  
私たちの目標の1つは、VHL病患者やその家族に今後良い治療法が見つかるという大きな確信を提供す
ることです。今日、早期発見と適切な処理により、ＶＨＬを伴う家族にはこれまでより多くの望みがあります。 
VHLと関連する病気の最近の研究は、診断法と治療法をもたらしています。 VHLに関する知識は、世界
中の家族、医療関係者および研究学会の情報の公開、共有により急速に広がっています。 
 
私たちは、この冊子の作成のために家族メンバーと医師の両方から、貢献をいただきました。1993年以来、
国際協力やシンポジウムの促進により、VHLの知識と有効な治療は、より早い速度で前進しています。 
 
これまでのシンポジウム開催 

1994 ドイツ フライブルク Dr. Hartmut Neumann 
1996 米国 ホノルル Dr. Y. Edward Hsia, Dr. Breton Zbar , Dr. J. M. Lamoell 
1998 フランス パリ Dr. Stephane Richard 
2000 米国 ローチェスター Dr. Virginia Michels 
2002 イタリア パドヴァ Ｄｒ. Giuseppe Opocher 
2004 日本 高知 Dr. 執印 太郎 

 
また、大規模な研究プロジェクトとしては、アメリカのＤｒ. W. MarstonとＤｒ. Edward H. Oldfieldの研究チ
ーム、フランスのDr. Stephane Richardの研究チーム、ドイツのDr. Hartmut Neumannの研究チーム、
日本の執印 太郎先生の研究チームがあります。この冊子の各国語版は、国際提携した国々のメンバーに

より用意されています。 
 
この2005年改定第３版は、全体的な検査、診断、治療、QOLのすべてに及ぶ情報を反映した最新版です。
VHLに対処する最良の方法は、早期に腫瘍を見極めること、腫瘍の侵略とそれによるダメージを最少にす
るための適切な観察と治療をすること、そして長期的な健康に焦点を合わせることは明確です。私たちは、

あなたと治療に携わる医療チームと共に働くのを楽しみにしています。 
 
また、本稿（英語版）はインターネットからダウンロード可能です。 （http://www.vhl.org）  
この小冊子中で、みなさんにとって、新しいと思われる言葉やVHLに関連する医学用語は第七章で解説し
ております。私たちは、この冊子が次版さらによりよくなるよう、みなさんの提案とコメントに感謝します。 
 
編集者 ： ジョイス・ウィルコックス・グラフ 
2005年1月 
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ある人が、もう一人の人に「何ですって！あなたもなの？

私だけかと思ってた」と言った時、友情が芽生えました。 
 

- ＣＳ, Lewis - 
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第一章：VHLとは 
フォン・ヒッペル・リンドウ病（略称：VHL）は、7,000以上ある遺伝子病の中の1つです。
この病気の症状として、腫瘍が１人の体の１ヶ所以上の場所に発生します。これら腫瘍

の多くは、体のいろいろな臓器に異常に発達した血管を伴っています。 
 
血管が木のように枝を張りめぐらしている間は正常ですが、VHL患者では、毛細血管
がからみ合い小さな塊が脳や脊髄、網膜に発生します。これら小さな塊は、「血管腫」または「血管芽腫」と

呼ばれています。体の他の部分にできたVHLの腫瘍は、他の名前で呼ばれています。 
 
これら腫瘍自体が問題の原因となる場合と腫瘍の周りに問題が発生する場合があります。このため、腫瘍を

注意深く治療に携わる医療チームに観察してもらう必要があります。 
 
VHLの症状は患者により異なります。同じ家族ですら、患者により様々なVHLの兆候を現します。それぞれ
のVHL患者に起りそうなVHLの症状の幾つかを的確に予測することは不可能ですから、一生涯を通じて腫
瘍が発生する可能性のある部分の検査を続けることが重要となります。 
 
Dr. Eugen von Hippel（ドイツの眼科医）は、1893年～1911年に目の血管腫について報告しました。彼の
名前は、網膜とVHLの関連を示したとして病名に使用されています。Dr. Arvid Lindau（スウェーデンの病
理学者）は1926年に小脳と脊髄の血管腫について最初に記述した人です。彼の報告書は、フォン・ヒッペ
ル医師の報告を含む全ての発行された他の患者の報告を組織的に編集、腹腔の臓器における変異の報

告を含んでいました。現在、私たちは、この二人の医師が同じ病気の別々の様相を説明していたと理解して

います。 
 
VHLは、主な症状が無く、体内のある特定の臓器にだけ発生するわけでもなく、特定の年齢層にのみ発生
するわけでもないのです。他の多くの病気の条件とは異なっています。一般的な条件は遺伝ですが、VHL
家系の健康上の問題やその治療にあたる医師にとってあまりにも病態が変化に富むものであるために、そ

の共通の原因が認識されていないのかもしれません。加えて、外観の症状と重い病状は人によって違って

おり、ある家庭のほとんどの家族にとっては比較的無害な症状だけがある一方、他の人にとっては深刻な病

気であるかもしれません。 
 
注意深い経過観察、早期発見、適切な治療でこの遺伝子の最悪な結果を激減できます。又あるケースでは、

完全に防ぐことが出来ます。 
 
また研究者は、新しいケースがかなりの数発生しているのを知っています。世界中で以前からVHL家系で
あったのに、初めてVHL病と診断された人は全体の20％にもなります。私たちは今だ、何故こんなことが起
るのか理解していません。しかし、それはVHLのリスクを認知している家族だけではなく、全ての人々に注
意深い個別の診断が必要で重要であると強調します。 
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血管腫と血管芽腫、嚢胞、腫瘍 
血管腫は体のある特定の部位に発生します。例えば、脳や脊髄に出来た場合、血管腫は血管芽腫と呼ば

れています。腫瘍の成長による圧力が神経や脳組織を圧迫し、頭痛や歩行障害、腕や足の脱力感などの

症状の原因となります。 
 
血管腫が成長した場合、血管壁が弱くなり、血液の漏出が周りの組織にダメージを与える原因となります。

例えば、網膜での血管腫からの血液や漏出物は、視力に影響を及ぼします。早期発見と目の注意深い経

過観察と最良な時期の治療は、健康な視力を維持するのにとても重要なことです。 
 
嚢胞は血管腫の周りで成長します。嚢胞には、症状の原因となる圧力や管を詰まらせ障害を及ぼす、体液

が満ちています。 
 
男性の患者では、陰嚢に腫瘍が出来る場合があります。これらの腫瘍は、殆んど良性です。しかし泌尿器科

で検査すべきです。同様に女性には、子宮に良性の嚢胞と腫瘍ができるので、注意深い経過観察が必要

です。 
 
嚢胞と腫瘍は、腎臓と膵臓、副腎に発生します。これら嚢胞は、ほとんど症状がありません。しかし変化を観

察しなければなりません。副腎にできた腫瘍からのサインの１つは、高血圧です。これら腫瘍には良性のも

のもあれば、がん化しているものもあります。早期発見と注意深い経過観察は、特にこれらの臓器では重要

です。通常年に１度CTやMRI、超音波の検査をします。（図1） 
 
 
 
 
 
 
 

 

 
図1－VHLの主な障害と頻度 
VHL患者には、通常１つ以上の腫瘍が見られます。頻度は家系により異なりますから、これと同じような理
由から、統計的にみて特定の人種の頻度は大きく異なります。フランスの家系はCNSの障害が最も多そうで
す。ドイツの家系では、褐色細胞腫が最も多そうです、日本の家系では腎臓の障害が最も多そうです。ここ

で示した範囲はNIHの世界規模で収集した患者のデータを編集しました。図はNIHのイラストをもとにして
います。 
イラスト：the U.S. NIH. Data from Lonser et al., Lancet 2003, 361: 2059-67, and N. E. J. Med. 
2004 350:2481-2486 and G. P. James, Hastening the Road to Diagnosis, re APMO. 

血管芽腫： 
小脳（44-72％） 
脳幹（10-25％） 
脊髄（13-50％） 

血管芽腫：網膜（25-60

腫瘍：内耳（11-16％） 

褐色細胞腫又は 
傍神経節腫（10-20％） 

膵臓の嚢胞か嚢腺腫（17-56％）、 
又は神経内分泌腫瘍（8-17％） 
総合的に(35-70%) 

腎臓がん 
又は嚢胞（25-60％） 

精巣上体の良性嚢腺腫 

（男性の 25-60%）と 

乳頭状嚢腺腫（約女性の 10％） 
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がんとは 
がんは怖い響きをもった言葉です。VHL家系の人たちは、VHLでがんが発生すると知っておいてください。
しかし注意深い経過観察と早期発見により、がんによる最悪のことは絶対に起らないでしょう。 
 
がんとは１つの病気のことだけではなく、100を超える病気のグループのことです。各疾病はそれぞれの面
で他の疾病と全く違っているのに、全てのがんは体の細胞の病気です。がんはVHLのタイプに関連してい
ます。 
 
健康な細胞は体の組織の成長を促し、古い細胞と入れ代わります。この過程で体はきちんと再生します。し

かし時々、正常な細胞が、細胞の成長を制御し指導する能力を失います。細胞は、とても早く分裂し何の制

御も受けず成長します。多すぎる組織を生産し、腫瘍を形成し始めます。腫瘍は良性か悪性のどちらかで

す。 
 
良性腫瘍 例）VHLの脊髄、網膜にできる腫瘍 がん化せず広がりません。 
悪性腫瘍 例）VHLの腎臓にできる腫瘍 がん化してその付近の正常な組織や膵臓を破壊し侵略し

ます。がん細胞はまた拡散や転移して体の他の部分にも新しく腫瘍を形成します。 
 
なぜなら、VHLは内臓の各臓器で悪性腫瘍の原因となり、遺伝子により伝わる家族性のがんのリスク要因
のグループの１つとみなされています。目標は早期に腫瘍を見つけ、腫瘍が行動を活発にしてきているシグ

ナルを見張り、他の組織を侵略する前に腫瘍を取除くことです。これら腫瘍は体内にありますから、からだを

透視し画像化する医療技術で腫瘍を見つけ出し監視していかなければなりません。 
 
腫瘍を見つけたとしても、いつも外科的手術をするわけではありません。私たちの経験を共有して、私たち

はどの位の期間、安全に腫瘍を見張って入れるか、先生たちの研究の助けができます。 
 

どうやってVHLを受継ぐの？ 
VHLは、VHLと呼ばれる遺伝子の2つのコピーのうちの１つに変異があったことが原因となります。この変異
した遺伝子は、優性遺伝で伝わります。子供は、各遺伝子を父親か母親のどちらかから受継ぎます。両親

のうちどちらかが優性遺伝で突然変異があった場合、子供は50％の確率で、その遺伝子を受継ぎます。1
つの変異した遺伝子は病気になるのに十分です。VHLは、時々、染色体の優性遺伝と呼ばれています。こ
れは、性別の制限を受けず、男性にも女性にも起きるということです。（図2） 

 
図2－優性遺伝の継承 
子供は、父親か母親の遺伝子のどちらかを受継ぎま

す。親のうちの1人が、優性遺伝（D）であった場合、
それぞれの子供は50％の確率で遺伝を受継ぐことに
なります。優性な遺伝子は正常なもう片方の遺伝子

（ｎ）を支配します。 
イラスト：March of Dimes 

VHLの父 非 VHLの母 
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私は、何が起っているか、それがどのように作用し、何を治そうとしているか、もし治療しなければ何が

起るのか説明します。私は、ある方法で私の患者を教育しています。しかし私もまた不安を追い払っ

ています。不安は、最悪の病気です。知らないことの恐怖は、本当に追い払えるのです。 
Dr. Thomas Delbanco, Beth Israel Hospital, Boston, Massachusetts, 
Bill Moyers, Healing and the Mind, Doubleday Books, New York, 1993, p18より引用 

 
優性な遺伝子は、ＶＨＬの両親のどちらかから、男性と女性の子供に受継がれます。ＶＨＬの親と兄弟、姉

妹は50％の確率でＶＨＬとなります。おじやおば、いとこ、祖父母がＶＨＬの場合にもリスクがあります。だれ
が変異のあるＶＨＬ遺伝子をもっているかを明確にする唯一の方法は遺伝子検査です。（参照：第六章） 
ＶＨＬ遺伝子に変異のある人では、血管腫やその他ＶＨＬの腫瘍が成長する年齢、臓器組織の複雑な制限

などの個人差があります。人によってちがうのです。 
 
家系図を作成してみてください。それは、あなた自身の状態を理解することです。また、VHLの遺伝学にと
って重要な情報なのです。 
 

早期発見 
ＶＨＬはとても多様なので、各個人による一貫した症状はありません。別々の方法で、考えられる病気の特徴

をみつけていきます。 
 
家族にＶＨＬ患者がいるなら、そのことを主治医やお子さんの小児科医に伝え、症状が出る前に早期に検

査を開始することが重要です。ＶＨＬによる障害の殆んどは、腫瘍が小さな段階で治療するほど楽です。適

切な時期に検査を開始し正しいスケジュールで経過観察を繰返してください。私たち（ＶＨＬＦＡ）では、子

供がＶＨＬになるリスクとして1歳～3歳で一般的なＶＨＬの検査の開始を薦めています。特に目の検査とＶＨ
Ｌ家系を受け持っている小児科医に知らせることを薦めています。詳しくは、第五章を参照してください。 
 
殆んど全ての人が、今までに何度か自分がＶＨＬであるか知らない方がいい、または、テストを受けなくても

自分たちは大丈夫と思ったことがあるのではないでしょうか。そして何年か経って、真実が見えてきたのでは

ないでしょうか。しかしＶＨＬが引き起こす複雑な症状はわかりにくいものです。危機的なレベルに達するま

で症状が現れない人もいます。それは家や車の世話をするのとは少し違っています。家や車は、しばらく放

って置けますし、取戻すことが出来ます。一度に多量のコストを払います。医療診断技術を懸命に使用し観

察していけば、より長く健康で入れるという、発表された明らかな証拠があります。 
  
 
 
 
 
 
 
血液サンプルでのＤＮＡ解析によるＶＨＬの影響を受けた個人の発見は現在殆んど全てのＶＨＬ家族に対し

て可能です。テストの精度とより多くの家族での有用性は急速に向上しています。ＤＮＡ検査は、厳密にフォ

ローを必要とする家族のメンバーに限定使用されています。又は、変異のあるＶＨＬ遺伝子を受継いでいる

かの安心のために限定されて使用されています。もし変異のあるＶＨＬ遺伝子を受継いでいなければ、将来

検査を受ける必要はなくなるでしょう。そして変異のあるＶＨＬ遺伝子を子孫に受継ぐこともありません。 
 
あなたがＶＨＬ遺伝子のキャリアーである場合、または、遺伝子テストがあなたの家族に正確な判定結果をも
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私の家族は、1人では決して医師の予約に行くべきではないと確信するようになりました。聞い
ていることが困難な話であった場合、脳がある時点でシャットアウトし、それ以上の情報を受

け付けなくなるでしょう。二人で行けば、影響を受けない人がノートを取れます。1人で行く場
合はレコーダーを持っていくといいでしょう、次の日、そのテープを聴けるのはすばらしいこ

とです。 
Darlene Y., Massachusettsより 

たらさなかった場合、引続き通常の医学的評価を受ける必要があります。１つの正常な検査は、必ずしも現

在ＶＨＬではないとは言えないのです。時々、ある人がとてもマイルドな影響を受けたために、ＶＨＬが一世

代飛び越したように思えるかもしれません。80歳にして初めてＶＨＬと診断される人もいます。なぜなら、その
人の子供や孫にＶＨＬの腫瘍が出来たためです。 
 
ＶＨＬのたった１つの特長さえ見つかりさえすれば、ＶＨＬの家系でなかったとしても、ＶＨＬとみなされ、体の

他の部分の検査がフルで行なわれます。家族の中で最初にＶＨＬが見つかった人にはあり得ることです。あ

る研究では、患者の20％が家族の中での最初のＶＨＬ患者でした。検査結果にもよりますが、医師はどんな
独特のサインがあるか厳密にフォローするために検査は必要だと言うでしょう。一般的に視力の問題、嘔吐、

頭痛、歩行障害、手足の脱力感、１ヵ所に1、2日続く痛みがある等、これらの場合は医師の診察を受けるべ
きです。 
 
もう一度、ＶＨＬは体のある一部の臓器の腫瘍で診断されます。体の別の部分での病気の可能性の形跡を

検査し、医師たちが決めた検査時期に次の検査を受けることが重要です。 
 
 
 
 
 
 
 
 

一般的な検査 
治療に携わる医療チームは、適切な検査と問題の観察を行なってくれるでしょう。検査は、早期に問題を見

つけ、確認をする為に、症状が現れる前に行ないます。 
 
経過観察は、長期的な健康を保証するために最善の時期に治療を行なう確認のため既存の問題点を診断

します。患者と医師は、正しい間隔で検査の計画を立てていきます。（症状により、患者ごと差があります。） 
 
出来るだけ早い時期にリスクのある子供の検査を開始することは重要です。ＤＮＡ検査により、どの子供に

検査が必要であるか、どの子供が変異のあるＶＨＬ遺伝子を受継いでいないか、そして検査の必要性があ

るかないか確認することは可能です。 
 
ＶＨＬファミリーアライアンスと私たちの医療アドバイザーは、特に目に関しては、早くても１歳には目の検査

を開始することを薦めています。小児科医がＶＨＬのリスクを持っている子供であることを知っているか確認し

てください。私たちは、痛くなく放射線やコントラストな染料を使わない技術の使用を推奨しています。網膜

の専門家による完全な目の医療検査です。そして血圧と神経学的検査、身体的検査、耳鼻科での聴覚検

査を推奨しています。脳検査、腹部超音波検査と場合により24時間尿採取は、通常10歳～12歳で始めま
すが、症状やサインがある場合にはすぐに確認します（図3）。詳しくは、第五章参照。 
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図３－超音波検査 
超音波検査は、潜水艦で使われている、水中探知機のような働きをし

ます。超音波が送られ、コンピュータが超音波の反響を解析、超音波

が反響した臓器の深さや密度を計算します。 
イラスト：Vincent Giovannucci, O.D., Auburn, Massachusetts. 

 
この冊子には、検査予定を記入するページを設けています。検査予約や治療予約等を記入し記録を取って

ください。 
 
検査方法や健康診断と治療の薦めに関しては、第五章を参照してください。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

イギリス英語で、「患者」は「被害者（sufferers）」と呼ばれています。 
私たちは、この英語を変えたいと思います。 
 
私たちは「被害者（sufferers）」ではなく「生存者（survivors）です。 
私たちは「犠牲者（victims）ではなく「ベテラン（veterans）です。 
 
専門家は私たちが必要とし尊敬する経験や専門技術を習得しているように、私たちも尊敬に

値する経験をしています。 
医師や研究者と一緒に、私たちは診断や治療、VHL患者のQOLを向上させるという私たちの
探求を成功できるでしょう。しかし完治には10年ぐらいかかりそうです。その間に、早期診断を
通してこの状態の管理と治療、そして私たち全員は経験を通してお互いに報告できます。 
 



 
 

7 
VHLハンドブック Ver3 

図４－間接検眼鏡で目の赤道を診察している眼科医師 
イラスト：Vincent Giovannuci , O.D. 

第二章：VHLの多様な病状 
 

網膜におけるVHL 
毛細血管が形成した血管腫を専門用語では血管芽腫といいます。網膜では血管芽腫は、

はじめはとても小さく見えないくらいのものです。網膜の毛細血管自体は、血液成分であ

る赤血球の直径よりも小さいのです。 
 
多くの場合、血管腫は視覚中央部分から離れた網膜の赤道部分や外周に発生します。眼球での赤道とは、

地球儀に描かれているものと違い縦方向です。起立した状態で目の周囲に円を描く、その線は眉を通り鼻

梁と平行にぐるりと、これが縦方向の赤道です。眼科医や検眼医は高倍率の拡大鏡を用い、この部分を拡

大し側面から診察します。これは通常の目の診察よりもずっと詳しいものです（図4）。家族にVHLの人がい
れば必ずVHLと言うべきです。そうすれば医師はどんな小さな血管腫も見逃さないように、そして早い段階
で治療ができるように徹底的に調べるでしょう。また、腫瘍の治療のために網膜専門医に委任されることもあ

るでしょう。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
すべての眼科医や検眼医がこの希な病気を熟知しているわけではありません。ですからVHLに精通し、間
接検眼鏡で網膜の基底部や外周を徹底的に検査する資格を持った医師を探すことも必要です。 
 
治療の目的は、血管腫を視覚に悪影響を及ぼさないくらいの大きさのままにしておくことです。一般的な治

療法としては、レーザー治療（光手術）、凍結治療（極低温にする）があります。これらの治療法についてのリ

ーフレット（英語版）がアメリカ眼科学会で作成されていますから、眼科主治医を通して入手できます。いず

れも血管腫の成長を抑制しようとするものです。 
 
VHL患者の60％に網膜障害がみられます。3歳又はそれ未満で発症することもありますから、子供の検査
はとても重要です。VHLのDNA検査で陽性の子供は1歳のはじめ頃から目の検査をするべきです。血管
腫は生涯を通じて発生するので、定期的に検査を受けることが重要です。 
 
視神経上、あるいはその周辺の障害をうまく治療するのは非常に困難です。せめてもの幸いなことは、血管

腫の成長速度が遅いことです。 
一般的に障害は、大きいものに比べ小さければ小さいほど、よりよく治療でき合併症も少なくてすみます。血
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管腫からの液の漏出や出血は視覚への深刻なダメージや網膜剥離につながるため早期治療と慎重な対処

が非常に重要となります。 
 

脳と脊髄におけるVHL 
脳や脊髄における血管腫もまた血管芽腫と呼ばれています。脊髄内の嚢胞は空洞(脊髄空洞症で脊髄中
に見られる液体含有性異常空洞－Syrinx)と呼ばれます。血管芽腫が発生しても症状が安定しているうち
は、通常、治療を加えることはありません。脳神経外科の医師により決められた間隔で定期検査を受診して

いれば、CTやMRIでのより詳しい検査を必要とする初期の兆候が見つけられるでしょう。初期の兆候や症
状としては、背中の痛み、頭痛、しびれ、めまい、手足の脱力感、あるいは痛みなどがあります。 
 
脳や脊髄内にイボのようなものがあると考えてみてください。健康に悪くなければイボがあっても問題はあり

ません。しかし、このデリケートな領域には余分なスペースはほとんどありません。イボ自体にはそれほどの

問題はないのですが、イボが脳組織や脊髄内の神経を圧迫することに問題があるのです。この圧迫や圧迫

により正常な脊髄液の流れが阻害されることで症状がひきおこされます。と同時に、脳や脊髄の障害をとり

のぞくための手術そのものにも大なり小なりの危険性が伴います。ですから手術法の安全性、危険性も慎重

に考慮せねばなりません。症状が現れ、それが深刻なものになる前に手術することを助言します。 
 
いくつかの新しい治療法がテストされています。初期の段階で腫瘍が大きくなることを阻止し、形成された嚢

胞を切除するが、体への負担が最小(低侵襲)の治療法が提案されています。目的は目の場合と同様で、腫
瘍が問題をひきおこさない程のサイズにしておくことです。定位手術的照射(SRS)、時にはガンマナイフと呼
ばれることもありますが、これは体を切開しなくてすむ治療法の１つです。放射線を201もの方向から体内の
非常に狭いエリアに焦点をあわせて照射し、そこでビームが集中し高エネルギーとなります。数件の医療セ

ンターでVHL脳腫瘍の成長を抑える方法としてSRSが利用されています。どのような手術法を選択するか、
治療に携わる医療チームと話し合うのは当然のことです。SRSはすべての腫瘍に適用できるものではありま
せん。脳や脊髄のあらゆる血管芽腫に対して、VHLに関しての情報を脳神経外科医と入念に検討すること
が必要です。（次項、「SRS（定位手術的照射）の考察」参照） 
 
あらゆる腫瘍に対処する治療法はありません。それぞれの腫瘍の位置、大きさ、そして各治療法のリスクの

大小に関わってきます。各治療法を十分に理解し、正しい治療法に到達できるよう、治療に携わる医療チー

ムとともに考えることが重要です。セカンドオピニオンを求めるのを、ためらってはいけません。血管芽腫は

VHLの患者であろうとなかろうと希な腫瘍です。これに対して経験豊富な医師はほんの数名しかいません。
あなたやあなたの主治医にとって最良の治療法について、いろいろな考えを知ることは有益なことです。 
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SRS（定位手術的照射）の考察 
SRSはレーザー手術(光を利用)と同様に体を切開することのない(非侵襲)手術法ですが、光ではなく放射
線を利用します。ガンマナイフ、サイバーナイフ、直線加速器等の医療機器がそうです。この技術はあるケ

ースにおいて特に脳内において有効ですから、さらに他の組織における実験も考慮されるべきです。この実

験に懐疑的であってさえもこれに取り組むことは、あなたが他のすべての手術－健康を重視する、健康に注

意を払う、に望むのと同様に重要なことです。 
 
SRSに最も適しているのは、2cm未満で嚢胞をもたず、無症状の腫瘍です。SRS治療の効果が確認される
までには2年間かかります。その間でも腫瘍が縮小をはじめるまではその全体量は増加します。症状や嚢胞
がある患者は、通常、従来の普通の外科手術で切除しなければなりません。 
 
SRSは小さい腫瘍に対して最適です。治療をした多くの腫瘍は、決して二度と成長することはありません。
多くの医師は腫瘍が増大しつつも嚢胞が発達することがなくなったことを示す何らかの兆候があるまで待ち、

そして治癒したと考えます。 
 
次の世代のためにより改善した助言ができるように、次の一連の質問にあなたがフィードバックしてくださるこ

とに感謝します。警告を発しようとするのではありません。治療に先立ってあなたと主治医が供にすべての可

能性について必ず考察することを願っています。 
次に留意点と質問をあげておきます。 
 
(1) 両方の見解を知ること。 従来の顕微鏡手術とSRSのどちらにも詳しい医師に診てもらうことを強く薦め
ます。放射線腫瘍学者あるいはガンマナイフにのみに習熟した人とだけと話をするのは十分ではありません。

もしどちらにも詳しい医師を探せないなら、必ず自分の専門以外の分野のこともよく知っている医師に相談

すべきです。多くの場合、万一のことがあっても腫瘍への対処は従来通りの手術がより間違いがありません。

摘出された腫瘍は顕微鏡でよく調べられ、発達段階についてのことが明らかにされます。もちろん従来の手

術にもリスクや欠点はありますから、手術法やその結果について公正に評価し、そして、手術法や手術に適

した病気の段階や手術時期の決定を援助してくれる医療チームが必要です。 
 
(2) 腫瘍の大きさは？ 2cmより小さい血管芽腫はそのままにしておくことを薦めます。大きさだけが問題で
はありませんが、それは非常に重大な要素です。Nauta医師が言うように、それは、いかに繊細に放射線の
焦点を合わせることができるかということです。凸レンズを使って太陽光線で焼け焦げを作ろうとするのに

少々似ています。小さい穴をあけるには小さな点にビームの焦点を合わせなければなりませんが、より少な

い輻射熱ですみます。大きな穴を作るには広い面積をカバーしなければならないのでビームの集中は弱く

なりますから多くの輻射熱が必要になります。腫瘍にあてるエネルギーが大きければ大きいほど治療後の腫

瘍は大きく腫れ上がります。 
 
(3) 腫瘍の発生位置は？ 1度、放射線を照射すると腫瘍とその周辺の組織には浮腫がみられます。これ
はつまり、放射線をあてた腫瘍は縮小を始める前に腫れて大きくなり、その大きくなれる余地が発生箇所に

あるかどうかによって治療効果が現れる前にあなたの症状が重くなるかもしれないということです。腫瘍は体

のどの位置にありますか？腫瘍の腫れを最小に抑えるために医師はどのような対処をしましたか？腫瘍の
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腫れを最小に抑えるために、腫れの期間を切り抜けるためにあなたは治療に携わる医療チームと協力して

どのようなことをしましたか？注意すべきはこの腫れている期間が何日か、いや何ヶ月かがわからないという

ことです。この腫れている期間がどれくらい続くと思うかは主治医にたずねてください。 
 
(4) 腫瘍の周辺の組織にはどのような危険が？ 治療上、適量の放射線を照射すると周囲の健康な組織は、
通常、多少影響をうける部分があります。どのような組織が影響を受けましたか？どのようなダメージをうけま

したか？腫瘍が分泌した液体に接していたら影響をうける余地にいくらかの誤差があるし、また腫瘍が重要

な組織の中にあれば、その影響は近くにある健康な組織に重大な事態となりうる影響を及ぼします。 
 
(5) 治療対象の腫瘍の数は？ 照射に際して放射線の総量はどれくらいですか？2個以上の腫瘍を治療
する場合、全てを一度に処理するのは賢明なことでしょうか？複数の腫瘍の腫れが重なり危険な状態になる

ことはないのでしょうか？同時に治療するのは本当にいいことなのでしょうか？治療のペースをあわせれば

放射線照射後の腫れに対応して危機的状態になりうるのです。 
 
(6) 放射線照射後の期間に対処するために医師はどのような薬物治療を提案しましたか？ そのような薬
品を以前に使ったことがありますか？医師は治療の前に、使用する薬品に対してあなたが悪い反応をしな

いかを確かめるために、その薬品に対する感受性のテストをしましたか？ＶＨＬファミリーアライアンスがこれ

までSRSについて見てきたうちで最悪だったのは薬品に対する感受性に関するものでした。 
 
(7) 治療に携わる医療チームは、他の腫瘍ではなく、血管芽腫の治療についてどれくらいの経験がありまし
たか？ 治療を始めるに先立って、血管芽腫の治療を受けた経験をもつ人と知り合いになること、治療につ

いての概略をよく知ることは重要なことです。もし、そのような知合いがいないのなら、ＶＨＬファミリーアライア

ンスはセカンドオピニオンの情報を提供できます。この情報源はあなた自身にとってと同じくらいに治療に携

わる医療チームにとっても歓迎すべきものです。 
 

聴覚の変化 
VHLの検査手順に定期的な聴力検査を含めることを薦めます。自分の聴覚の状態を把握するためのベー
スラインを持ち、それに基づいて定期的に聴覚に変化がないことを確認するべきです。 
 
聴覚に変化を感じたら、あるいは内耳の問題を示す何かを感じたら、神経解剖医と共に徹底的にその原因

を追究し、内耳のMRIやCTを撮りVHL患者の約15％に発症するという内リンパ嚢腫瘍(ELST)のチェック
をすべきです。 
 
ELSTは内リンパ嚢に、あるいは耳の後部の側頭骨にできます。内リンパ嚢とは、内耳に始まり側頭骨錐体
の後部表面を通り脳を包んでいる硬膜の下で終わる内リンパ管です（図5）。この非常に小さな構造は、液体
(内リンパ液)で満たされている人の平衡感覚等を司る繊細な組織です。メニエール病というこの領域の障害
によっておこる病気がありますがELSTはしばしばこれと誤診されます。 
 
聴力が変化したという報告があります。その範囲は、どこがどうと言えない微妙な変化から聴覚を失ったとい

う重大な変化まで。その他の症状として、聴力の低下、耳鳴り、めまい、耳の中に液が充満する、顔面の頬




