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  46, XX TRUE  HERMAPHRODITISM  : A CASE REPORT WITH 

       A REVIEW OF 37 CASES REPORTED IN JAPAN 

                     Momokuni  FUKUDA, Teruo  KOHDAIRA, 

                 Toshio SAKURAMOTO and Hiroyuki OSHIMA 

         From the Department of Urology, School of Medicine, Yokohama City University 

                           Kiyomi YAMADA 

    From the Department of Genetics, Clinical Research Institute, National Medical Center Hospital 

    The patient was  u 17-year-old male who had undergone chordectomy at the age of 5 

years. The patient visited us with the chief complaint of ectopic urethral opening and breast 

growth at the end of May, 1980. 
    Urethrography revealed a well developed vagina and a unicordial uterine. The upper 

portion of bilateral gonads were cystic and nodular by palpation. Sex chromatin examination 
using buccal smear revealed X chromatin positive and Y chromatin negative. Chromosomal 

 constitution was 46, XX karyotype and H-Y antigen was positive. 

   Since the patient hoped to remain as male, he received gonadectomy, hysterectomy and 

implantation of thesis prosthesis into his scrotum. 

   Histopathologically, bilateral gonads were ovotestes and neither vas nor fallopian tube 

was present. 

   Postoperatively, he received supplement therapy with testosterone with successful results 

concerning his secondary sexual characters. 

Key  words  : 46, XX true hermaphroditism, Bilateral ovotestis

は じ め に

真性半陰陽は,比 較的まれな疾患 とされているが,

竹崎ら1)の集計に よると本邦例は100例 に達している.

著者は今回,染 色体構成46,XXの 真性半陰陽症例を

経験したので報告し,若 干の考察を加えた.

症 例

患 者:M.S.17歳,戸 籍上男性

初 診:1980年3月26日

主 訴:尿 道開口異常

家族歴:両 親は従兄妹結婚である.妊 娠時の母親の

年齢は24歳.第1子 で妊娠中,ホ ルモン剤などの使用
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は な い,

現病 歴=生 後20日 頃,両 親 が 外 陰 部 の異 常 に 気 付

き,5歳 時 に 某 病 院 泌 尿器 科 で,hypospadiapeno-

scrotalisの 診 断に てchordectomyを 施 行.今 回 は,

尿道 形 成 を 希 望 して来 院 した.

現 症:身 長158cm.体 重42.Okg.全 体 的 に や や

女性 様 の体 型 で 両側 乳 房 に 軽 度 の 発 育 を認 め るが,変

声 は終 了 して い る.

局 所 所 見.外 陰 部 の発 育 は,Marshal1-Tannerの

分類2)で,genitalstageN,pubichairstagemで

あ る.陰 茎 は 約3.4cm,軽 度 腹 側 に 屈 曲 して い るが,

あ き らか なchordceは ない.外 尿道 口は一 次 手 術 の

結 果,陰 嚢 起 始 部に 開 口し,狭 窄 は な い,陰 嚢 内に は

両 側 と も上極 が 軽度 結 節 状 の母 指 頭 大 の腫 瘤 を触 知 す

る.

一 般 検 査 所 見:末 梢 血 ,一 般 生 化学,尿 検 査 に 異 常

を認 め な い.

内分 泌学 的 検 査 所 見=Tablel

細 胞 遺 伝 学 的 検査 所 見 ・Table2に 示 す 通 りで あ

る.細 胞 を培 養 して お こ な う染 色体 検 索 で は特 定 の 細

胞系 列 のみ が 増 殖 して モザ イ クを 見 落す 危 険 性 が あ る

が,本 症 ではXク ロマ チ ンの 出 現 頻度 が や や 低 い こ

と,お よびH-Y抗 原 陽 性 な こ とか ら,Yク ロマチ ン

の 検索 を と くに 入念 に お こな った 。頬 粘膜 上 皮 を 用 い

た場 合,細 菌 とYク ロマ チ ンを 識 別 しが た い場 合 もあ

るが,明 視 で き る焦点 の位 置 の 相違 か ら 識 別 した,

H-Y抗 原検査は,Table3に 示す通 りである・

尿路X線 検査所見.IVPで 左は,不 完全重複腎孟

尿管および下部腎のhydromegacalycosisを 示 した,

同時に施行した逆行性尿道膀胱造影では,外 尿道 口よ

り約2cm近 位に開口した腔が造影された(Fig.1).

女子 としての二次性徴の発現,発 育した膣を持つこ

とから性別の転換 も考えられたが,患 者の年齢,本 人

および両親の希望を考慮して,男 子としての性別を維

持することに 決定 し,そ れにそった 治療方針を たて

た.

疾患 としては,生 殖腺の分化 発育障害を もつ疾患

群,と くに真性半陰陽が疑われたので,上 記の方針に

基づいて,女 子としての内生殖器を切除するとともに

生殖腺の検索をおこな う目的で,1980年8月25日,開

腹手術をおこなった.

手術所見 ・膀胱後方に単角子宮および膣と思われる

組織があり,尿 道に 開口しているため,こ れ らを摘

出.両 側陰嚢内には,上 極がcysticで 下極が精巣様

の組織があり卵精巣を疑わせたため,こ れ らを摘除

し,偽 肇丸 を挿 入 した.右30×18mm,3。Og,左

3正x18mm,3.6gで 両側とも副睾丸は存在するが,

精管はなく,卵 管を思わせる組織も存在しなかった.

病理組織学的所見:両 側摘出生殖腺の上2/5は 卵 胞

を有する組織 すなわち卵巣であ り(Fig.2),下3/5

は精細管を有する組織,す なわち精巣であった(Fig.

3).精 細胞としては精祖細胞を思わせる少数の細胞の

TableL内 分 泌学的検査所見

尿 中

血 中

17・KS

l7・OHCS

Pregnandiol

LH

FSH

Testosterone

Estrogen

El

E2

Ea

5.5mg/day

5.3mg/day

O.1mg/day

LH・RH言 弍験

前30「60「120'

LH42180360400

19.OmlU/ml

9,0mlU/m1

20ing/dl

79.2P9/ml

58.3pg/ml

〈5.OP9/mI

FSH203860110

(単位:mlU/ml)

HCG負 荷試 験

前 旧2日3日

Testosteronel65502604531

(単 イ立:ng/dl)

(4,000単 位3日 間 筋 注)

Table2.細 胞遺伝学的検査所見

X染 色 質

Y染 色 質

染色体分析

H-Y抗 原

陽 性

陰 性

46,XX

46,XX

陽 性

(奏頁*占月莫19/100)

(頬粘膜0/100,末 梢培養 りンパ球0/100)

(末梢血細胞数64/6546,XX)

(精巣組織)
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Table3・H-Y抗 原 検 査(精 子 毒 性 試 験sperm

cytotoxitytest)

§
再

rく

ト

ControI

正常男子

正常女子

自験例

マ ウス抗H-Y血 清濃度

%%%%

34302422

57584331

32312521

H・Y抗原検査 の概略:マ ウスに作 らせた抗血

清 を患者の 白血球 で吸 収 し、補体源 と して

ウサギ血清 を加 えてマウス精子 と混合 。37

℃、50分 間放置後 、 トリパ ンブルー染色 に

よ り死 精子率 を算 出する。
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孟尿管像

ほかは,Sertoli細 胞のみであった.間 質のLeydig

細胞は過形成を示した,

1981年3月4日,尿 道形成術施行.

術後経過は良好で,立 位排尿が可能となった.二 次

性徴を完成させるため,術 後よりエナント酸テス トス

テロン250mgを2週 に1回 筋注し,外 観上,ほ ぼ

正常成人男子と変わらない状態であ り,現 在経過観察

中である.
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精 巣組 織:精 細 管 壁 は 肥 厚 して い る.

そ の 内腔 に は少 数 のspermatogonad

と,Sertoli細 胞 のみ 認 め られ る.間

質 細 胞 の増 殖 が著 明 であ る(×400)

鰻1



860

考 察

泌尿紀要31巻5号1985年

1)H-Y抗 原について

46,XX真 性半陰陽症例において,近 年H-Y抗 原

が検索されるようになり,調 べえた範囲では,検 索例

は全例陽性であった3).こ れによってY染 色体が存在

しなければ精巣が存在 しえないとい う,従 来の概念に

矛盾する症例の解決の糸 口がなされるようになった,

本症例でも,H-Y抗 原は正常男子 レベルで陽性であ

った.し かし,本 症や46,XXmaleに おいてY染 色

体が存在しないのにH-Y抗 原がなぜ陽性であるかに

ついての説明には,現 在諸説がある3・4'.一般には,

Y染 色体に存在するといわれるH-Y抗 原が,い ずれ

かに転座したためと考えられているようである.大 島

5)も,46,XX真 性半陰陽と46,XXmaleの 同胞発

生例 とその家系に関する報告から,本 症においては生

殖腺を精巣に分化する遺伝子がY染 色体以外にあり,

それは父方に由来していると考えざるをえないと述べ

ている.

さ らに,H-Y抗 原があれば,末 分化生殖腺は精巣

へ分化するはずであるが,こ のH-Y抗 原が十分に生

成されなくて,精 巣への分化誘導が不十分である場合

や,精 巣への分化の時期が遅れると,生 殖腺の一部が

卵巣化して しまい,卵 精巣が できることが 考えられ

る.い ずれの場合にしろ,こ のような精巣組織に よる

性表現型の誘導は十分にはおこなわれない.そ して,

MUIIer管 抑制物質やアンドロゲン生成の時期が遅れ

るかあるいは十分におこなわれないため,本 症のよう

に卵管形成の抑制はおこっても子宮および腔上部は形

成されてしまう一方,局 所のWolf管 が分化せず,

外陰部も両性的になると考えられる,

2)性 決定に関する若干の統計的事項

本症では,生 殖腺の存在様式に基づく性別は存在し

ない.し たがって生殖器の形態,お よびそれまで養育

されてきた性別を考慮して,性 別を決定する必要があ

る.そ こで,a)性 別 決定時における生殖腺摘除の問

題,b)性 転換とその時期の関係,に ついて本邦例の

集計から検討をおこなった.

真性半陰陽は,本 症例を含め,竹 崎以後集計しえた

文献上 あきらかな症例を加えて,本 邦109例 に達す

る1・6～12).大島5)によれば,本 症を呈する核型の主な

ものは,46,xx,46,xY,お よび46,xx/46,xYで

あ り,46,XXは 卵 精巣が多く,46,XYお よび46,

xx/46,XYは,卵 精巣が少なく,卵 巣は精巣を持っ

例が多いという臨床像の相違から,46,XXと 後二者

は発生メカニズムが異なるのではないかと推測してい

る.し たがって,こ こでは自験例とおな じ染色体構成

をもつ,46,XX37症 例 とおなじ検討をおこなった.

a)性 別決定時における生殖腺摘除の問題

Table4は,生 殖腺の存在様式 および手術前後の

性別と生殖腺摘除との関係を示 したものである.生 殖

腺の存在様式をみると,大 部分の症例は少なくとも一

方に,卵 精巣を有し(28例75.7%),対 側の生殖腺は

卵巣である場合が多い(15例,53.6%).性 別につい

ては,戸 籍上男性であった26例 中23例 は術後も男性と

されている.こ のうちに精巣が 摘出された症例はな

い.い っぽう,卵 精巣は15例 中10例,卵 巣は・13例全例

で摘出されている.ま た 術後女性とされた12例 のう

ち,記 述のあきらかな10例 では卵精巣は全例で摘出,

卵巣は摘出例2例,非 摘出例7例 である.以 上より,

おおむね術後の性に一致して性腺を残存 させる傾向に

あることがあきらかである.

しか し,真 性半陰陽患者の生殖腺摘除の適応につい

ては慎重な配慮を要する.す なわち染色体構成が一定

であっても,生 殖腺の組み合わせが一定である保証は

ない.し たがって,手 術時に直視下あるいは一部分の

生検だけで,そ こにある生殖腺が精巣のみまたは卵巣

のみであるとの正確な判断は難 しい.ま た仮に,精 巣

のみあるいは卵巣のみが残存 したとしても,真 性半陰

Table4.46,XX症 例 の戸 籍 上 お よび 手 術 後 の 性 別

戸籍上の性 手術後の性
性 腺 摘 出 の 有 無

性腺 摘 出 非摘出 不 明

男 性TO9

男 性23例OTI5(5)宰0

(88,5%)Ol30

1

7

0

女 性TO

26伊 日3伊 哩OT3

(Il.5%)00

0

0

3

0

0

0

男 性TO

女 性1例OTl

(IO.O%)00

1

0

0

0

0

0

女 性TO

IOf夢 り9f蚕ljOT7

(90.0%)02

0

0

4

1

2

1

不 明

男 性TO

O例OTO

(0%)00

0

0

0

0

0

0

例

女 性TIO
　ネ

1例OTl(1)0

(100%)000

0

0

0

"0成 文のみ摘 出

*':T成 分のみ摘 出
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Table5.46,XX症 例 の手術前後の性別と年齢との関係

年 齢 戸籍上の性 性転換した例数 性転換しない例数 合 計

男 3(30%) 7(70%) 10
O・-lO歳

女 1(12.5%) 7(87.5%) 8

ll歳 ～
男 0(0%) 17(100%) 17

女 0(0%) 1(lOO%) 1

陽の生殖腺は,発 育不全生殖腺(dysgeneticgonad)

であ り,Y染 色体を有する場合は,悪 性化の危険は高

いと考えられている13・14).46,XXで あ る本症では,Y

染色体はないものの,H-Y抗 原陽性であ り,同 様に

考えたほ うが安全であるとも思われる.

いっぼ う,卵 巣を残存せ しめ,妊 娠の成立をみたと

いう報告もある1).し か し,そ の場合でもこの生殖腺

が完全に卵巣よりなっておらず,精 巣組織が存在して

いる可能性があ り,腫 瘍化の危険性がある.少 なくと

も卵精巣の場合は,両 者を完全に区別できない可能性

もあるので,摘 除したほうがよい.ま た,卵 巣のみの

場合は,悪 性化の危険と機能面を考えあわせ,判 断す

べきであろう.し か し,精 巣の場合,そ の妊孕性が期

特できないとすれば,残 存させる理由は,そ の内因性

4)ホルモZ効 果を期待するだけであり,そ の理由だけ

で,悪 性化の危険を無視してまで,生 須腺は残 さない

ほうがよいとも考えられる.

いずれにしても,本 症における生殖腺の悪性化につ

いては,ま だ多数例の集計がなされておらず,最 終的

な結論はだせない.

b)性 転換とその時期の関係

Table5は,診 断治療が思春期の前後で,性 転換

がどのよ,うに影響を受けるかを比較 した ものである.

診断治療が思春期前の症例では,戸 籍上男性10例 中3

例,戸 籍上女性9例 中1例 が手術に より性転換をして

いる,い っぼ う,思 春期以後の17例 は全例が手術後も

戸籍上の性に一致させてお り,い わゆる,genderrole

が確立された思春期以後では,性 転換が患者の立場か

ら非常に困難であると多 くの報告者が判断しているこ

とを示している.

以上から,本 症の診断治療にあたって,よ り早期に

適切な性を決定 し,性 腺摘除および適切な形成手術後

必要な時期に適切な内分泌補充療法が必要であると考

える.

結 語

17歳,戸 籍上男性の両側卵精巣を有する,46,XX

真性半陰陽症例を報告し,あ わせて本邦例,37例 め集

計結果から,本 症の早期診断の必要性,治 療方針につ

き若干の私見を述べた,

なお,本 症例は第406回,日 本泌尿器科学会東京地方会に

おいて発表した.

稿を終えるにあたり,性 染色質および染色体分析を施行し

て下さった神奈川県立こども医療センター遺伝染色体科黒木

良和先生に深謝の意を表します,
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1981

6)松 本 英 亜=真 性 半 陰 陽 の3例.日 泌 尿 会 誌67:

219,1976

7)納 富 寿 ・計 屋 紘 信 ・金 武 洋: .駿小 陰 茎 を 伴 う

真 性 半 陰 陽 の1例.臨 泌30=1067,1976

8)工 藤 惇三 ・緒 方 二 郎 ・池 上 奎 一:真 性 半 陰 陽 の1

例.西 日泌 尿39:107,1977

9)後 藤 俊 弘 ・大 井 好 忠3真 性半 陰 陽 の1例.西 日泌

尿40;707,1978

10)渡 辺 秀 次 他=真 性 半 陰 陽 の1例.泌 尿 紀 要25:

695,1979

11)草 場 泰 之 他:真 性 半 陰 陽 の1例.西 日泌 尿43二

1247,1981

12)出 村 孝 義=46xx/48,xxYYモ ザ イ クの真 性 半

陰 陽 の1例.臨 泌35=803,1981

13)木 川 源 則=生 殖腺 形 成 不 全症.医 学 の あゆ み117

=H_60,1980

i4)SucllyRE:Gonadoblastoma.Cancer25=

13401970,

(1984年10月15日 受 付)




