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陰 茎 欠 損 症 の1例
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A CASE OF APHALLIA
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   We report a case of aphallia in a male neonate. The phallus was completely absent. The 
urethral meatus was located between the well developed bifid scrotum containing normal testes. 
Voiding cystourethrography revealed grade II VUR on the right side. The karyotype was 46XY. 
Other urogenital anomalies were not detected. Bilateral orchiectomy was performed at 2 months of 
age. The sex assignment and management of aphallia were discussed. 

                                             (Acta Urol. Jpn.  42: 695-697, 1996) 
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緒 言

陰茎欠損症 はきわめて稀 な疾患 であ り,そ の治療法

は現時点で は議論 の余地 を残す ものであ る.わ れわれ

は本症1例 を経験 したので,若 干 の文献的考察 を加え

報告す る.

症 例

患者=入 院時年齢,生 後0日 目.

主 訴:外 性 器異常

家族歴:特 記すべ きことな し

現病歴:妊 娠経過順調.在 胎37週1日,後 頭位 自

然 分 娩 に て 出 生.体 重2,300g,身 長44.Ocm,

Apgarscore10点.生 下 時に陰茎 の欠損 に気付 き,た

だちに当セ ンターに転送 された.

入 院時現症:全 身状態は良好.陰 茎 に該 当す る部位

に隆起 は まった く認め られず,陰 茎 は根部 か ら欠損 し

てい た(Fig.IA).陰 嚢 は二分 陰嚢 の状 態で あった

が,発 育 は良好で両側に正常 と思 われ る精巣 を触知 し

た.外 尿道 口は両 側 の陰 嚢 に挟 まれ た正 中 に認 めた

(Fig.2B).

検 査 所見:末 梢血,一 般生化学,一 般尿検査,新 生

児 マスス ク リーニ ングは正常で,染 色 体 は46XYで

あ った.L,H,FSH,エ ス トラジ オール,テ ス トステ

ロ ン値 お よびhCG,LHRH負 荷 試験 は正 常男児 型

であ った.

腹部超音波検査:両 側腎は正常.陰 嚢内には正常精

巣像を認めた.子 宮等女性内性器の存在は認めなかっ

た.

膀胱尿道造影:膀 胱は正常像を示 し,右 膀胱尿管逆

流E度 を認めた.後 部尿道,外 尿道括約筋部 も正常所
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Fig. 1. (A) Preoperative appearance demon-
      strating aphallia and bifid scrotum in-

       cluding two gonads.
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Fig.1.(B)Patientinlithotomypositionde-

monstratingurethralmeatus・

見を呈した.

以上の検査結果を踏まえた上で,両 親 と再三に渡 り

協議 した結果,女 児 として養育することを選択し,生

後2カ 月目に両側精巣摘除術および陰嚢切除術を施行

した(Fig.2).将 来,発 育を待 って腸管を用いた膣

形成術を行 う予定である.

考 察

陰茎欠損症は尿路性器系先天奇形 のなかで もきわめ

て稀な疾患であ り,そ の発生頻度は1,000万 か ら3,000

万 男 児 に1例 といわれているD欧 米においては1989

年 にSkoogら が63症 例 について集計 してい るが2),

本 邦 で は 自験 例 を含 め7例 の報 告 が あ るの み であ

る3、8)(Tablel).

陰 茎 の発生 は胎生4週 目に排泄腔膜の頭側 に出現す

る生殖結節(genitaltubercle)に 由 来す る.生 殖結節

は成長 し,最 終的には陰茎の亀頭 を形成 する.こ の と

き,尿 生殖 ヒダ(urogenitalfold)と 尿 道溝(urethral

groove)が 生 殖結節に導 かれるように して陰茎海綿体

と陰茎部尿道 を形成する.陰 茎欠損症 はこの生殖結節

の無形成,も しくは極端 な低形成が 原因 と考 え られ

る.ま た,本 疾患 は腎,膀 胱等の無形成,低 形成 など

の尿路奇形 を高頻度に合併す ることが知 られている.

Skoogら は尿道 の開口部 によって陰茎欠損症 をType

l)尿 道 が外尿 道括約筋 よ り遠位 に開口 してい るもの,

Type2)括 約 筋 よ り近位 に開口 してい る もの,Type

3)尿 道 無形成 の3タ イプに分類 してお り,奇 形 合併

率 はTypelが63%,Type2が64%,Type3

が100%で あ り,そ れぞ れの生存率 は87%,64%,0%

Fig.2.(A)PostoperativeperinealapPearance・
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Fig.2. (B)PostoperativeapPearanceinlithotomy

posltlon.

であると報告 しているが2),Type3)は 排泄腔の発生

異常に伴 った生殖結節の形成異常 と考えられる.

本疾患の診断は形態上比較的容易であるが,鑑 別診

断としてmicropenis,埋 没陰茎,尿 道下裂,半 陰陽

などがあ り,よ り診断を確固たるものにするには染色

体検査,内 分泌学的検査,超 音波等による内性器の検

索が必要である。また,尿 路奇形を合併する症例 も多

数報告されていることから,尿 路系の精査 も同時に必

要と思われる.
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Tablel.本 邦 における陰茎欠損症報告例

報告者 報告年度 年 齢 尿道開口部
泌尿生殖器系 他の合併症 予後・治療その他
合併症

1.安 武3)

2.牧 浦4)

3.大 田 黒5》

4.宮 野6)

5.薮 元7)

6.梶 原8)

7.自 験 例

1954 0日 陰嚢下陰嚢縫合線上

195456歳 会 陰正 中部

19741歳10カ 月 直腸 内

1982 0日 尿道無形成

19823歳4カ 月 肛 門前 縁

1989

1995

41歳 肛門前縁

0日 陰嚢正中部

両側水腎水尿管
尿管口弁膜形成
膀胱壁著明肥厚

不 明 な

右腎無形成
左腎回転異常

両側腎多嚢胞性
形成不全
膀胱低形成
尿道無形成

膀胱三角部 な
低形成

右形成不全腎 な
右膀胱尿管逆流
二分陰嚢

二分陰嚢 な
右膀胱尿管逆流

動脈管開存 死亡(生 後16日 目)

し

肋骨過形成

(剖検例)

陰茎形成術

大血管奇形 死亡(生 後4日 目)

し 両側精巣摘除術

し 尿閉にて受診
膀胱痩造設

し 両側精巣摘除術

本疾患において最も問題 となるのはその治療法であ

る.本 疾患のほとんどのケースが自験例のように染色

体,内 分泌学的検査上明らかに男性を示すわけであ

り,将 来の妊孕性を考えれば男児を選択するのが理想

であるが,男 児 として養育した場合,不 完全な形成術

による陰茎を持 った状態で発育することによる社会的

影響,心 理面,精 神面での障害は計 り知れないものが

ある.ま た,正 常の性行為は不可能である.実 際に陰

茎形成術を施行 し成長 した後に重篤な精神障害を生 じ

たという報告 もある9)一 方,女 児を選択 した場合,

将来の妊娠,出 産は不可能であるが,両 側の精巣摘出

術の後に腸管を用いた膣形成術とホルモン補充療法を

行うことで,社 会的,心 理的負担は男児として養育 し

た場合よりはるかに少なく,現 時点において女児 とし

て養育させることを選択すべ きという意見が多数を占

めている2・6・9・10)自験例においても過去の文献にお

ける見解,現 時点での医療の限界を説明した上で,両

親と再三にわたり協議した末,女 児として養育するこ

とを選択 した.

結 語

きわめて稀 とされる陰茎欠損症の1例 を,若 干の文

献的考察を加え報告 した.

なお,本 症例は第14回 日本泌尿器科学会神奈川地方会にて

報告した.
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