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A case of 48XXYY Klinefelter's syndrome diagnosed with foot ulcers， in a 43・year-oldman， is 
reported. He presented to the Department ofDermatology in our hospital with the chief complaint of 

recurrent foot ulcers. He was referred to us becausu of atrophic external genitalia. The present 

condition and endocrinological examination suggested Klinefelter's syndrome. Chromosomal 

analysis revealed that his chromosomal type is 48XXYY. This is the 24th case of Klinefelter's 
syndrome with 48XXYY chromosome and is the 5th case associated with foot ulcers inJapan. Here 

we report this case together with a brief review of the previously reported cases. 

(Acta Urol. Jpn. 48: 17-19， 2002) 
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緒員

Klinefelter症候群は男子の性腺発育障害として記

載されて以来，基本的 karyotypeが 47XXYである

ことが報告され，多くの亜型が存在することも知られ

ている.今回，われわれは発生頻度がきわめて低い

48XXYY Klinefelter症候群の l例を経験したので，

若干の文献的考察を加えて報告する.

現病歴 :40歳頃より両下腿に潰携を作じることがあ

り， 1997年10月右足背・右内果に潰蕩を生じ治癒しな

いため当院皮膚科受診.外性器萎縮にて当科紹介.

症 例

症例:48歳，男性

主訴:外性器萎縮・再発性下腿潰蕩

家族歴:患者は父親が33歳，母親が39歳の時に第二

子として出生，患者の出生時の体重・その後の発育状

況などについては不明である.両親ともに健在.同胞

は3人であり，姉弟はいずれも結婚し挙児を得てい

る.

既往歴:15歳頃，夜尿症にて他院を受診.媛小陰

茎・精巣萎縮を指摘され，右精巣生検を受けたが，詳

細は不明である.

2000年9月再び潰蕩を生じたため入院となった.

現症:身長 175cm，体重 69.9kg， arm span 180 

cm.肥満型であるが女性化乳房，下肢静脈癒は認め

なかった.体毛は非常に薄く，ターナーの分類では恥

毛は PH3，陰茎は G3，残存する左精巣容量は 1ml 

であった (Fig.1).また，軽い外反肘，両側第5指の

軽度考指症を認め，レントゲン検査で両側第5中手骨

の短縮が認められたが，その他異常は認められなかっ

た.潰蕩は左内果に認め，潰蕩嬢痕は両下腿広範に認

められた (Fig.2).前立腺は正常大であった.また，

攻撃的な態度を示すことは無く，むしろ温厚に見受け

られ，知能検査は行っていないが理解力不足などが感

じられた.

検査成績:未梢血液 生化学検査ともに異常は認め

ず，検尿においても特に異常は認められなかった.

内分泌学的検査では血中 testosterone5.9 ng/dl 

(250ー1，100) と異常低値，血中 FSH89 mIU Iml 
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Fig. 1. Pictures of the patient and his external genitalia. 

(2.9-8.2)， LH 31 mIU/m 1 (1.8-5.2)と異常高

値を示し，精液検査において外見は乳淡黄色であり，

Fig. 2. Picture of foot ulcers and scar. 
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Fig. 3. Chromosomal analysis shows 48， XXYY 
karyotype 

精液量0.5以下，精子数はOであった.

hCG負荷試験では4日目に血中 testosterone若干

の増加は認めたものの，正常域には達せず，低値のま

まであった.

末梢血によるGバンド染色体分析では 48XXYYを

示した (Fig.3). 

経過:下腿潰蕩に対しては，抗血小板薬・外用薬に

て軽快し，現在は患者の希望もあり，外来にて男性ホ

ルモン内服にて経過観察中である.

考 察

Klinefelter症候群は， 1942年に Klinefelterらによ

り男子の性腺発育障害として記載され， 1959年に

JacobsとStrongらが Klinefelter症候群の基本的な

染色体構成が 47XXYであることを明らかにした.

その後，染色体型としては 48XXXY，48XXYY， 

49XXXXY， 49XXXYY，モザイクなどの亜型が報

告されており，今日の診断基準からいうと X-クロマ

チン陽性で染色体構成が47XXYないしその亜型を

示し，精巣の発育不全を伴う男子を Klinefelter症候

群ということができる1) 異常染色体構成の出現機構

は性染色体の一次性不分離，二次性不分離，受精卵の

細胞分裂時における不分離などが考えられており，こ

のような不分離が発生する原因については，母親の高

年齢，放射線被曝の影響，慢性疾患，ウイルスの存在

などが考えられている2)が判然とはしていない.

Klinefelter症候群の発生頻度は一般男子人口の

0.2%であるが，本症例のごとき 48XXYYKlinefeltぽ
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Table 1. Characteristics of 24 cases of 48 
XXYY Klinefelter乍 syndrome re-
ported in J apan 

患者年齢

出生時

母親平均年齢

父親平均年齢

主訴

体型

平均体重

平均 armspan 

女性化乳房

恥毛

外性器

IQ 

皮膚病変

その他

平均23.8歳(ト55)

31.2歳 (25-43)

34.6歳 (28-47)

外性器異常14例 (51%)，下腿潰蕩5
例 (19%)，他疾患精査中4例 (15%)， 
染色体検査4例 (15%)

平均身長 176.7cm (164.5-184) 

69.9kg (48-104) 

172.lcm (157-180) 

40% (7/17) 

記載のある全例で粗女性型

精巣-全例媛小
陰茎;正常5例，媛小II例

平均61(36-85) 

下腿潰蕩5例，下肢静脈癒6例

骨格系異常13例

症候群は約25，000-50，000人に l人と発生頻度はきわ

めて低い文献的には， 1960年 MuldalとOckeyが

double maleとして，本邦では1965年に高木らが最初

に報告して以来，われわれが調べえたかぎりでは自験

例も含め本邦において24例が報告されている.患者平

均年齢は23.8歳，主訴は外性器発育不全・媛小陰茎な

どi~、尿器科的なものが14例，下腿潰蕩が 5 例，染色体

検査が4倒，他疾患精査中での発見が4例であり，泌

尿器科的主訴が51%を占めるが， 47XXY Klinefelter 

症候群にみられる不妊による受診例はなかった.成人

例の体格は平均身長 176.7cm，平均体重 69.5kg， 

平均 armspan 172. 1 cmであり，高身長であるが，

類宣官体型ではなく，精巣は全例で媛小であった

(Table 1). 

知能障害については，染色体の数的異常との親和性

が知られている.本症でも異常X染色体やY染色体の

数が増えるほど知能障害の程度は重くなり， X染色体

の方がY染色体よりも知能障害への効果は大きいとさ

れている.発見率においても新生児集団よりも精神薄

弱者の集団において有意に高く，精神病院入院患者集

団中の頻度はその中間値を示すと報告されている4.5)

また，浅香ら4)はIQの中央値は XYYでは73であり

XXYYでは59と報告しており，われわれが調べえた

本邦報告例の IQ平均値も62と高度に障害されてい

た.

性格・人格については，個々の染色体異常に特徴的

な性格傾向が存在することが古くから指摘されており

Klinefelter症候群の場合は testosterone低値， gona-

dotropin高値などの内分泌障害が伴い endocrine

psychosyndromeといわれる慢性軽度の脳障害が生

じ，人格変化が出現し，これに知能障害，生育史上の

心理的要因が加わり，本症候群に特徴的とされる独

立・社会適応力・積極性の欠如 幼児性・気分が変動

しやすく衝動的，無表情，緩慢な動作，控えめで臆病

などの性格特性が形成されると考えられているが5)

攻撃的性格が特徴という訳ではない.

本症例のように， Klinefelter症候群に下腿潰蕩を

合併したものとしては本邦において14例報告されてお

り，その核型は XXYが6例， XXYYが5例，モザ

イクが3例であり，木根淵ら3)によると，下腿潰蕩・

静脈癒の発生頻度は Klinefelter症候群において正常

人と比較して，それぞれ 1-3倍， 3 -30倍と高頻度

であると報告している.また，その中でも 48XXYY

での出現が高頻度で特徴的であると Parkerら6)は報

告しており，発症率を考慮するとわれわれが調べたも

のもそれらと一致すると思われる.また，下腿潰蕩の

発生機序はまだ明らかではなく，本症例において検査

は行っていないが， Petersonら7)によると性ホルモン

の異常，ことにテストステロンの低値による相対的エ

ストロゲン過剰状態の関与や，最近では血小板凝集能

の尤進， plasminogen activator inhibitor 1の活性充

進がフイプリンの溶解を妨げ潰蕩形成を促進している

という報告もある3)が一定の見解は得られていない.

結 語

自験例は 48XXYYKlinefelter症候群本邦24例目，

下腿潰場を合併したものとしては本邦5例目であっ

た.

本症例は第174回日本泌尿器科学会関西地方会において報

告した.
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