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46XX　 maleの1例

名古屋 大学医学部泌尿器科学教室(主 任:三 宅弘 治教授)

長井 辰 哉,高 羽 秀 典,二 宅 弘治

A CASE OF 46XX  MALE

 Tatsuya Nagai, Hidenori Takaba and Koji Miyake 
From the Department of Urology, Nagoya University School of Medicine

   A 37-year-old man consulted our hospital with a complaint of male infertility. He was mus-
culine but 159.9 cm in height. His beard, axillary hair and pubic hair were all normal. The 

penis and scrotum were also normal, but bilateral testes were very small (1 ml. respectively). 
Semen analysis revealed azoospermia. Endocrinological examination showed elevated serum 
lactating hormone and follicle stimulating hormone level, and extremely low level of serum testos-
terone. Testicular biopsy disclosed severely hyalinized seminiferous tubules and hyperplasia of 
Leydig cells. No ovarian tissue could be detected. The chromosomal analysis revealed a karyotype 
of 46 XX. This case was diagnosed as a case of 46XX male. The Japanese literature of 46XX 
male is reviewed.

(Acta Urol. Jpn. 36: 91-95, 1990)
■ ■
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緒 言

46XXmaleは,delaChapelleに よ り1964年 に

最 初 の報 告 が な され た,稀 な性 分 化異 常 で あ る1).今

回わ れわ れ は,不 妊 を 主 訴 と した46XXmaleの1

例 を経 験 した の で報 告 す る.

症 例

患者137歳,男 性

主 訴1不 妊

家族 歴=特 記 す べ き こ とな し,妻 は24歳,婦 人科 的

に は異 常 を認 め ない.

既 往 歴:特 記 す べ ぎ こと な し

現病 歴ll985年 に 結婚,挙 児 希 望す る も,妻 が 妊娠

しな いた め近 医 に て 精査 を うけ,無 精 子 症 と診 断 され

当科 を 紹 介,1988年4月 受 診 した.勃 起,射 精,性 交

は と もに 可能 で あ った.

現 症:身 長i59.9cm,指 極長160.2cm,女 性 化 乳 房

な し.男 性 的 な 体 つ ぎ,ひ げ,腋 毛 正 常,恥 毛 男性

型,陰 茎,陰 嚢 正 常,精 巣容 量 両 側lm1,前 立腺 母

指 頭 大.

精 液検 査:精 液量1.2ml,精 子 を認 め ず.

内分 泌学 的 検 査=LH36.3mlU/ml,FSH25.6

mIU/m1,PRL4.4ng/ml,testosterone60ng/dl

精 巣 生検:精 細 管 の 著 明な 硝 子化 と,ラ イ デ1ノ ヒ

細 胞 間 質の 増 生を 認 め る.一 部に セル トリ細 胞 と思

わ れ る細 胞 を 少数 含 む精 細 管 も認 め られ る.卵 巣組 織

は認 め られ な い(Fig.夏).

染 色体 検 査:末 梢 白血 球 培 養 に よ る染 色体 検 査 では

染色 体 数46,性 染色 体 はXXでY染 色体 を 認 め ない

(Fig.2).

以 上 よ り46XXmaleと 診 断 した.患 者 の 希望 に

よ り,AIDの た め産 婦 人 科 を紹 介 した.

考 察

46XXmaleは,delaChapelleに よ り1964年 に

最 初 の報 告 が な さ れ た稀 な性 分 化 異常 で あ り,男 性

の表 現 型,男 性 と してのpsychosexualidentifica-

tionを 示 し,性 腺 は精 巣 また は精 巣 型 で卵 巣 組織 を

含 まな い がそ の 染色 体 が46XXで あ る もの と され,

その 発 生頻 度 は約20,000人 か ら30,000人 に1人 と され

る2).delaChapelleに よれ ば46XXmaleは 身長

168.2±1.5cmと 正 常 男性 よ りやや 低 い が正 常 女 性 よ

りは 高 く,女 性化 乳 房 は32%に 認 め られ る.ま た 陰 茎 お

よび 陰嚢 は 正 常 の こ とが 多い と され,尿 道下 裂 は 一 部

に み られ るの み であ る と して い る.精 巣 は 径1,2cm

と小 さい こ とが 多 く,一 部は 停 留精 巣 で あ る.ま た そ

の 組織 は 多 くの場 合 精細 管 の萎 縮 お よび 硝 子化,精 祖
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細 胞 の 消失,精 細 管 周 囲の 線 維 化,ラ イ デf,ヒ 細 胞

の増 生 を示 す と され る.ご く一 部 の 症 例 では,del

Castillo症 候 群 に 似 る もの,ま た反 対 に,全 く精 細

管 構 造 を示 さな い もの もあ る とされ る3).

わ が 国 では,1968年 の森 ら4,の 報 告 以来,自 験 例 を

含あ31例(成 人 例18,小 児 例13)の46XXmaleの

報 告 が あ る5　13).そ の特 徴 を,Tabielに 示 す.成 人

例 では 主訴 は 不妊 が 最 も多 く12例(66%),次 い で勃

起力 の 減退2例 と,受 診 まで 男性 と し て のpsycho-

sexualidenti丘cationに 問 題 の なか った もの が 多 い こ

とが 分 か る.身 長 は141～167cm(平 均158.9cm)

で あ った。 女 性 化乳 房 は あ りと記 載 され て いる のは2

例に 過 ぎな い.陰 茎 は 尿道 下 裂 が1例 に み られ る以 外

は ほ とん どの 症例 で正 常 と記 載 され て い る.ま た副 性

器 に も明 らか な異 常 の記 載 され て い る症 例 は な い.精

巣は 全例 で小 さ い と され,そ の組 織 像 と して は,ほ と

ん どの症 例 で 精細 管 の萎 縮 硝 子化 と,間 質 細 胞,ラ イ

デfノ ヒ細 胞 の増 生 を認 め る と され て い る.ま た2例

に お い ては 精細 管 構 造 を な さな い と され て いる.内 分

泌的 に は,検 査 され た 全 例 にお い て血 中LH,FSH

の 著 明 な上 昇を 認 め,ま た,testosteroneは 正常 範

囲 内 か ら低 値 を示 す もの まで 認め られ た.

一 方小 児 例13例 に つ い てみ る と,主 訴 は尿 道下 裂9

例,外 陰部 異 常 に よる 性 別 不 明3例,停 留 精 巣2例

(内1例 は 尿道 下 裂 と重 複)と 全 例 が外 性 器 の異 常 に

よ り受 診 して い るの が特 徴 的 で あ る.

46XXma正eの 成 因 につ い て は性 分 化 の機 構 と もか

らん で多 くの 説が 提 唱 され て い る.代 表 的 な説 を 以下

に示 す.

1)Autosomalmutationgenetheory:常 染色 体

上 の遺 伝 子 が 男性 化 遺伝 子 に 突 然変 異 す る こ とに よる

とす る もの で,Kadsanら14)は メ ンデル の法 基 則 に つ

核魁分駈_二__鮎 』一_

嚇
_鍵

る の

ll

》 》 祇

蹴"

ti

B諦k

))

》で

暫i》 竃爵
し

c(f 紡
E一

;堵 塵±

・L一L 澱,,ev
Fig.2.Chromosomalanalysesrevealedhis

karyotype46XX.

くXXmale出 現 の 認め られ る 家系 を報 告 して い る.

2)Mosaictheory:Klinefelter症 候 群 と同様 な染

色 体 を もったzygoteに お い て,分 裂 時 にXXと

XYの2つ のcelllineが で き,XYのcelllineが

性 腺 を分 化 した 後 に消 失 また は 検 出 で きない 程 度に 減

少す る とい うもの でdelaChapelle3)ら は1972年 に

6例 の10wgrademosaicismを 報 告 して い る.

3)Translocationtheory:男 性 に分 化 させ る遺 伝

子 がY染 色 体 か ら,常 染 色体 また はX染 色 体 上 に転 座

す る こ とに よ る とい うもの で あ る.

1966年 にFerguson-Smithi5)がX染 色 体,Y染 色

体 の交 差 に よるinterchangeの 可 能 性 を提 唱 した.

最 近に な りinvitrohybridizationtechniqueの 出

現 に よ り,Y染 色 体 由来 のDNAsequenceを 証 明

す る こ とが 可能 とな った.1984年,Guellaeni6)か ま

ずYspecificDNAが 何人 か のXXmaleに 認 め ら

れ る こ とを証 明 し,さ らにVergnandら17)は1986年

に19人 のXXmale中12人 に おい てYspecific
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DNArestrictionfragmentを 証 明 した.同 様 の報

告 は,Affarai8),-Mulleri9),Andursonら20)に よ って

もな され て お り,こ の仮 説 が,XXmaleの 成 因 の 一

つ であ る ことは 確 立 され た とい え る.し か し,Verg-

nand,Petitら21)は,YspecificDNAを 検 出 で き

ない 例 を 報告 して お り,XXrnale全 例 が この 仮説 で

説 明で きる とは 考 え られ な い.

結 語

不 妊 を主 訴 と したXXma且eの 一 例 を 報告 した.

また,わ が 国 の報 告 例31例 につ いて 検討 を加 え た.
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