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性腺形 成不全 を と もなっ た46,Xp+,Yの1例
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A CASE OF 46,  Xp+. Y WITH GONADAL DYSGENESIS
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(Director: Prof. S.Tada)

   A case of 46, Xp +, Y with gonadal dysgenesis is described. The patient was a 14-year-old boy 

with short status (129 cm) complaint of underdeveloped testicle. IVP and cystourethrogram showed 

no abnormality. Chromosomal analysis of peripheral lymphocytes revealed 46, Xp+, Y. Histological 

examination of the specimen obtained by testicular biopsy revealed an immature tubule-like stucture 

without spermatogenesis. 

   Chromosomal study on his mother who was also short status revealed a karyotype of 46, X, Xp+ 
in peripheral lymphocytes.
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緒 言

性染色体の異常は一般 に数量的,構 造的異常に分類

する ことが で き る.前 者は クラ イ ンフェル ター症候

群,XXmale,大 半の混合型性腺形成不全症(MGD)

などが知 られ てお り,な かで もクライ ンフェルター症

候群が もっとも多いがD,後 二老 はまれ であ り,本邦 の

文献上,XXmaleは20例2),MGDは35例3)が 報告 さ

れているにす ぎない.こ れ らの症例 の検討か ら,性 染

色体が性腺形成に果す役割が研究 され ているが,数 量

的異常の みか らでは,そ の解明に おの ず と限界があ

る,そ こで,構 造的異常 のある症例の検討 が望 まれ る

が,そ れ らはさ らに 少ないため,性 染色体の役割 に関

しての示唆を得 るのが 困難 であ った。1980年Bcrns-

teinら がXp+を 保持する一 家系を報告 し,X連 関

の調節遺伝子が原始性腺の精巣化に 颪要 な働 きをなす

可能性 を示 し⇔,遺 伝学上の進歩をにな った.本 邦で

*現:川 村寿一教授

は,1984年 渡辺 らがXp+を とも な うMGDの1

例 として,本 邦第1例 と思われ る報告5)を したが,今

回われわれは,前 二者 とは異な り,表 現型男性の本症

を経験 したため,文 献的考察を加えて報告す る.

症 例

症例:14歳,男 児

主訴:精 巣発 育不全

家族歴:母(43歳)は 低身長(132cm)だ が 外 反

肘,翼 状頸は認 めない.実 姉(16歳)が い るが,来 院

を拒否 し詳細不 明なるも,低 身長 との ことである.

既往歴:生 下時体重1,9009で,約2ヵ 月間保 育器

に収容 されていた.こ の頃 よ り両側停留精巣を指摘 さ

れていた.

5歳 時右側,6歳 時 左側 の精巣固定術を受けた.両

側 とも発育が悪か ったが,生 検は施行 されていない.

現病歴1思 春期を過 ぎて も第二次性徴が 出現せず,

精巣の発育 もみ られないため来院 し,1981年 検査のた

め入院 した.
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Fig.1. ChromosomalanalysisofperipheralIymphocytes

revealedkaryotypcof46,Xp十,YinG-band.

鶏

沸
。タ 猷

1

、

潴
2

、女
を 顛

3

B

蕊 ⊃1
4 5

c

η 》ζ嫉 三鱈{鑛
67891011

り`
・

兜
}2

を

鱗
13

F

D
な

縄 嚇
1415

G

E

勘 恕M
「61718

い 貰書
1920

● 負

21

鴨 タ

22 XX

蒼1〆

Fig.2,Chromosomalanalysisofperipherallymphocytes

ofthepatient,smotherrevealedkaryotypeof46,

X,Xp十inG-band.

現 症 な らびに 検 査 結果:身 長129cm,体 重36kg,

血 圧130/90mmHg,脈 拍80/分.性 格 は快 活 で あ る

が,若 干理 解力 が乏 しいと思われ,

は下位であ る,

また,学 校 の成績



堀 ・ほか:性 腺形成不全 ・Xp七Y

体 毛 は ほ とん ど認 め ず,外 性 器 は幼 児 様 で,陰 茎 は

長 径1.5cmで 仮 性 包茎,精 巣 は 両 側 と も6×4×3

mmで 柔 らか く,亀 甲 状 の 小 さ な 陰嚢 内に 触 れ た.

諸 検 査 の結 果 はTableに 示 す よ うに,血 液 一 般,

生化 学 上 異 常 を 認め なか ったが,内 分 泌 学 的 に,nor・

mogonadot「oPichyPogonadismで あ り,LH-RH

試験 に も遅延 が 認 め られ た.

IVP・CUGな ど レ ン トゲ ン学 的 検 査 で は 尿路 に 異

常 を認 め なか った.

末 梢 血 リン パ球 培 養に よ る染 色体 検 査に お い て,

46,Xp+,YとX染 色 体 の 短 腕 過 剰 が 認 め ら れ た

(Fig.1).こ の起 源 を 調 べ る 目的 で 両親 の 染色 体 検 査

を依 頼 したが,母 親 のみ 来 院 した た め,同 様 に 末 梢 血

を検 査 に 供 した と ころ,46,x,Xp+で あ り(Fig.

2),患 者 の異 常X染 色 体 は 母親 由来 と考 え られ た.な

お,姉 も母 親 と 同様 の 体 型 を 示 して い る との こ と で,

染色体 検査 を 受 け る よ う勧 め た が,両 親 が 拒 否 した た

め施 行 して い な い.

つ い で,予 後 の判 定 と治療 方 針 確 立 のた め,両 側 精

巣の 生検 を施 行 した.肉 眼 的 に精 巣 と思 わ れ る部 位 は

柔 らか く,精 巣 上 体 との 鑑 別 が 困難 で,組 織 学 的 検 査

の結果,得 られ た 組 織 片 は 大 部 分 が精 巣上 体 で,精 細 管

様 構造 は わ ず か 認 め る もの の,非 常 に 未 熟 でsperma-

togencsisは 見 られ なか った(Fig.3).

以上 よ り,X染 色 体 の構 造 異 常 に よ る性 腺 形成 不 全

症 と考 え,両 親 と患 児 の今 後 に つ き相 談 した と ころ,
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この ま ま男性 とし て育 てた い との希 望 が あ り,男 性 ホ

ルモ ン補 充療 法 を 開 始 した,tcstosteroncnanthatc

Table:Res・11tsofLaboratoryExamlnations

Hea●atology

日8C8400!o圏3

RBC563×104ノ ■嚇3

Hb16.1g/dl

Hct46.7Z

Plt24.7×104ノ 薗ロ3

Coagulation

AP↑T30.3sec.

PT11.2sec.(120寛)

TTover100Z

Others

ESR6!18■ 圏Hbs-ag(一)

Urinaryexa繭ination

pH6.OProtein(一)

Bloodche●istry

TP7.8圏g/dl

BUH11繭g/dl

UA5.9■g/dI

閥a141鵬Eq/LK

CalO.6悶g/dl

GOT28U/LGPT19

LDH289U/L

Ch-El.22U

T.Cho1.157面g/dl

FBS90闘g/dI

A/Gl.6

Crt.0.7餉9/dI

Bi1.(T/D)

Trig.

Os賜.Press賜re

4.6鵬Eq/LC198●Eq/L

P4.8隅g/dl

U/L凸1.P426U/L

γ 一〔…TP13U/L

O.5/0.1口g/dl

130●g/dI

271聞Os旧 ノL

1ues(一)CRP(一)ASLO(一)RA(一)

Glucose(一)

Renalfunction

PSP52.3竃(15圏in),89.9鑑(tota1)

Endocrinology

LH5.2門lUノ ■1

LH-RHload

LH!FSH

FSH3.9HIUノ 繭1

5。2/3.9(0■in)

Sedi囎eot:clear

CCr87.3■1ノ ●in

testosterone31ng/dl

14.3!8.7(45鵬in) 11。6/8.9(90●in)
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125mgを2週 間 に1回 筋 注 し,約3ヵ 月 後 よ り,陰

毛 の 発 育 がみ られ,陰 茎 も若 干大 き くな った.現 在 は

fluoxymesteterone4mg/日 の 内服 で経 過 観 察 中 で あ

る.

考 察

性 腺 形成 不 全 症 とは 生 殖 腺 の 分化 異 常 に よ り,卵 巣

化 お よび 精 巣 化 の過 程 が 障 害 され,生 殖 腺 が 痕 跡 化 し

た 状 態 で あ る とされ て い る6).

そ の 代 表 と し て は,い わ ゆ るTurner症 候 群

(Turner'sphenotypewithstreak)が あ げ られ る.

当症 候 群 の臨 床 症 状 は,卵 巣 が痕 跡 的 に しか 存 在 せ ぬ

た め の 無 月経,お よび 短 躯 に 代表 され て い る.性 腺 形

成 不 全 は,45,xや46,x,i(Xq)の 核 型 に お い て

み られ るの で,モ ノ ソ ミーあ るい はX短 腕 の欠 損 が 性

腺 の成 熟 に 関 与 して い る と考 え られ る6).こ の事 実 か

ら性 腺 の成 熟 に は2本 のX染 色体 が必 要 で あ る と示 唆

され て い る.ま た,症 例 に よ り切 断点 が 異 な るX,Xp

一 で は約25%に 月 経 が 発 来 す る とい うこ とか ら,X

短 腕 上に 卵 胞 成 熟 化遺 伝 子 が 存 在 す る こ とが示 唆 され

る6・7).そ して,そ の短 腕 の重 複 は女 性 と し て の 生 殖

機 能に は なん ら影 響 を お よぼ して は い な い よ う で あ

る4,5)

核 型 上 の男 性 に お い て は,こ の よ うな遺 伝 的 活 性 を

も った短 腕 の重 複 が な にゆ えに 性 腺 の異 常 を もた らす

ので あ ろ うか.Bernsteinら4)は この理 由 と し て,

次 の こ とを あ げ て い る.す なわ ち,Xp+,Yに お い

て,精 巣成 熟 が障 害 され た こ と,そ の 原 因 と して考 え

られ るH-Y抗 原 の 活性 低 下 の事 実 な ど よ り,X短 腕

上 に は 調 節遺 伝 子 が 存 在 し,通 常 これ はH-Y抗 原 の

過 剰 産 生 を 調 整 して い るが,短 腕 の 重 複に よ り,H-Y

抗 原 の活 性 が,原 始 性 腺 の 精 巣化 に 必 要 なcritical

threshold以 下 に低 下 させ られ た こ とに よる と され て

い る4).哺 乳類 の発 生 過程 は,エ ス トロゲ ン優 位 の母

体 内 でお こな われ るた め,性 分化 の基 本 は 雌性 化 で あ

る と 考え られ る の で6)上 記 の よ うな雌 性 化 へ の 抑 制は

比 較 的 容 易 に顕 在 化 す るの で あ ろ うと思 わ れ る.

ま た,Bernsteinら ⇔,渡 辺 ら5)の報 告 と異 な り.本

症 例に おけ る表 現型 は 男梶kであ り,こ れ は おそ ら く短

腕 の 重複 部位 が 異 な る 可能 性 が 考 え られ た.

い っぼ う,Turncr症 候 群 に お け る第2の 代表 的 臨

床症 状 であ る短身瞳は,Xモ ノ ソ ミー お よびX・i(Xq),

X,dcl(XP)(P22)の ほ とん どす べ てに 出 現す る が.

x,i(Xp)で は 短 躯 が認 め られ な い とい う事 実 か ら,

成 長に あず か る遺 伝fはX短 腕 末 端 に 位 醗 して い る と

い わ れ て い るη.す で に 報告 さ れ たXp+を 持 つ症

例4・5)においては,短 躯 は認 められ ておらず,上 記の仮

説が間接 的に証 明され てい る.し か しなが ら,本 症例

においては,Xp+を 持つ母子 とも短躯 で,む しろ,

今後の検討を待たね ばならないと思われ た.

結 語

46,Xp+,Yの1例 を報告 した.患 老は14歳 男児

で,精 巣の発育不全を主訴に来院 した.

理学的には,低 身長,幼 児様 外性器,軽 度 の知 能

発達遅延を認 めた.内 分泌学的にはLH-RH試 験に

おけ る遅延 が認め られた。精巣は組織学的に未熟 であ

り,痕 跡的であった.ま た,spcrmatogenesisは 認め

られなか った.

この構造異常 を持 ったX染 色体 は母親由来 と考 えら

れた.母 親 もまた低身長であ った.

染色体分析に御尽力いただいた本学附属病院中央検査室高

橋勝美先生に深謝致 します.
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