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停 留精 巣 を合併 したLeprechaunismの1例
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A CASE OF LEPRECHAUNISM WITH CRYPTORCHIDISM
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(Director: Assist. Prof. Y. Osada)

   A 6-year-old boy whose chief complaint was right undescending testis was referred to our clinic. 
He had mental retardation, prominent and widely spaced eyes, large and low-set ears, micrognathia, 
hyperpigmentation and enlarged genitalia. Therefore, he was diagnosed to have Leprechaunism. 
Leprechaunism is rare and few studies dealing with this disease have been reported in Japan. With 
a review of the literature, we briefly discuss about the clinical features of Leprechaunism.
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緒 言

小児泌尿器科奇形で も比較的多い停留精 巣は,あ る

種の先天性奇形症候群 の一部分奇形 として現われ るこ

とがあ る.

Leprechaunismは,1954年 にDonohueが 最初に

報告 した先天性奇形症候群の 一 種 で あ り,特 異的顔

貌,体 重増加不 良,過 剰皮膚,骨 年齢遅延,外 陰部肥

大などを認め る.

今回,わ れわれは停留精 巣を合併 した本症候群の1

例を経験 した ので報告す る.

症 例

患者:6歳,男 児

初診:1985年10月22日

主訴1右 陰嚢 内容 の欠如

家族歴13人 兄弟の3男,両 親 に血族結婚な し,家

系に遺伝 的疾患 な し

現病歴:父 親33歳,母 親29歳 にて第3子 と して 誕

生.妊 娠中に特 に異常 な く,満 期産,自 然分娩 にて出

産.生 下時体重3,120g.生 後12日 目より ミル クを嘔

吐する ようにな り,生 後1ヵ 月 目に体重3,0359と 増

加不良のため,1980年3月14日 当院小児科 に入院す.

入院後の諸検査 にて,多 発奇形,栄 養障害,精 神運動

発達遅延 を指摘 され,5ヵ 月間鼻腔栄養 を受け る.そ

の際,右 陰嚢 内容の欠如を指摘され た.そ の後 当院小

児 科 に て経 過 観察 を 受 け5歳 に な った 時 点 で も右 陰 嚢

内容 の 欠如 に変 化 な く,当 科 を 紹 介 され 初 診 し,手 術

目的 に て入 院 す.

入 院 時 現症:身 長90.8cm,体 重15.Ikg,胸 囲56.O

cm,頭 囲51.2cm,身 体 発 育(身 長)-4.7SD,(体 重)

-1 .8sD,知 的 発 達DQ≒54,血 圧118/88,脈 拍95/

min整,貧 血 ・黄 疸 な し.皮 膚 に は 全体 に 色 素 沈 着

が 強 く,乾 燥 弛 緩 し,た る み が あ り.顔 貌 は特 異 的

で,前 額 の突 出,小 下 顎症,眼 間 開 離,厚 い 口唇,耳

介下 方 付着,大 きな 耳 介 な どが 認 め られ る(Fig.1)・

Fig・1.顔 貌(側 面)前 顎 突 出,耳 介下 方

付 着,大 きな 耳 介,小 下顎 症,厚 い

口唇 な どを認 め る.
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口腔 内では,高 口蓋 と狭 口蓋 を 認 む,頸 部は 太 く短

い.胸 部に異常認めず,呼 吸音清,ラ 音 な し.心 雑音

も聴取せず.腹 部はやや膨隆,柔 軟,圧 痛を認めず.

外陰部では,陰 嚢の発育は良好であ るが,右 陰嚢 内容

を触知せず,右 鼠径部に精巣 と思われる索状物を触れ

る.左 精巣は陰嚢内に触知す.陰 茎は正常小児 と比較

しやや肥大 した感がある(Fig.2).四 肢 では,厚 い手

足の皮膚 と幅広 く短い指,指,趾 の爪の形成不全が あ

る.

造影 とも異常所見を認 めない.頭 蓋単純撮影では,後

頭部 の突 出は認めるが,ト ルコ鞍 の異常所見を認めな

い.

手指単純撮影では,手 指は短 く,ま た手根骨は左右

2個 であ り,骨 年齢は約1歳6ヵ 月と著 しく遅延 して

いる.

手術所見:全 麻下,右 鼠径部横 切開にて鼠径管を開

放す ると,右 精 巣は左に比べやや小さい ものの十分発

育 してお り,DeNetto法Y=L'右 精巣固定術お よび

左右の精 巣生検を施行 した.

精巣生検所 見(Fig.3):患 側(右)の 精巣切片(A)

では,健 側(左)の 精巣切片(B)に 比較 し,精 細管直

径は縮少 し,精 細管は未熟で幾分間質組織の増殖が認

め られている.

毒
:需

Fig.2.外 陰 部=陰 茎 は や や 肥 大 し,陰 茎 皮 膚 は弛

緩 して い る.右 陰嚢 内 容は 触 知 しな い.

入 院 時 検 査 成 績:

末 梢 血 所 見;WBCis,000(NETS78.8%,LYM-

PHS15.7%,MONOS3.5%,EOSO.7%,BASOS

O.5%),RBC4.58x106,Hb13.2,Hct37.4,PLAT

29.8x10+

生 化 学 的 所 見;ESRlhr8,2hrl8,TP7.919/

dl,A/G1.55,GLU48mg/dl,T-BILO.5mg/dl,

GOT361U/1,GPT161U/1,LDH5491U/1,

AIP20.1K.A.,BUN10.2mg/dl,CREO.7mg/dl,

Na138mEq/1,K4.8mEq/1,Cl101mEq/1,Ca

10.1mg/dl,P5.5mg/dl

血 清 学 的 所 見;CRP(一),RA(一),ASLO

(‐),HB(‐),WA-R(‐),IgG988mg/dl,IgA

117mg/dl,IgM159mg/dl

内 分 泌 学 的 所 見;T31.5ng/ml,T411.8μg/dl,

TsH4.7μu/ml,HGH2.5ng/ml,PRLl2,9ng/

ml,FSH14.2mlU/ml,LH25.5mlU/ml,testos-

teroneo.5ng/ml,イ ン ス リ ン3.6μu/ml,C一 ペ プ チ

ド0・8n9/m1,グ ル カ ゴ ン308pg/ml,尿 中17KS

1.4mg/day,170HCS6.8mg/day

尿 一 般 検 査;清,pH6.0.潜 血(一),蛋 白(一),

糖(一)

染 色 体 検 査;末 梢 血 リ ソ パ 球 培 養 に よ る 染 色 体 構 成

は46XYの 正 常 核 型 で あ っ た.

X線 学 的 検 査;胸 部 単 純,腹 部 単 純,経 静 脈 性 腎 孟

難1
1難i

Fig.3.精 巣 生 検 標 本(HEx160)

患側(A)は 健側(B)に 比較 し,

精細管直径が狭 く未熟である.

健側切片は,基 底膜に沿 って精祖細胞 も認め られ,

ほぼ正常な同年代 の小児の組織像 と考xら れる.

経過:術 後経過 良好 で入院後17日 目に退院 した.退

院後 も定期的に経過観察中であるが,身 体発育および

精神運動発達 とも相変 らず遅延 している.

考 察

Leprechaunismと は,ア イ ル ラ ン ドの 伝 説 に 出

て くる 小 さな 妖 精leprechaumに 外 見 が 類 似 して

い る と ころ か ら つ け ら れ た 名 称 で あ る.1954年 に



山 口 ・長 田:停 留 精 巣 ・Leprechaunism 1915

Table1.Leprechaunismの 本i邦報 告 例

症 著者 血族 妊娠 生下時 性 検査時 死亡時 妖精 外陰部 発達 染色 剖検
例(年)結 婚 期間 体重 年齢 年齢 顔貌 肥大 遅延 体

1

2

3

4

5

s

7

8

9

10

諸 岡 ら
(1973)

桑 原 ら
(1973)

植 松 ら
Ω974}

〃

高屋 ら(
1974)

"

辻 野 ら
(1974)

山 崎 ら
(1978》

園 田 ら
(1986)

自験 例

(一)9ヵ 月3,0?OgF1歳1ヵ 月1歳5ヵ 月(+)(+)(+)46XX(+}

(一)40W2,500sM11ヵ 月1歳6ヵ 月(+)(+》(+)46XX

(一)38W1,4508FOヵ 月

(十)41W1,590gFOヵ 月

95日 (+)(+)

66日(十)(十)(十 〉

(一)40W2,950gF6歳1ヵ 月6歳3ヵ 月(+)(+)(+)

(一)9ヵ 月3,070gF1歳1ヵ 月1歳5ヵ 月(+)(+)(+)

(一)38W1,450gF20日 目

(一)40W4,000gFOヵ 月

(一)39W3,700gFOヵ 月

3ヵ 月(+}(+}(+)

9ヵ 月(+》(+)(+}46XX

(+)

(+)

(+)

(+)

(+)

5ヵ 月(+》(+)(+)46XX(+}

(一)37W3,ioosMlヵ 月 生存中(+)(+)(+)46XY

D。n。hue?〉が 最初に報告 したため,Donohue症 候

群ともよばれ,欧 米で は1980年 までに25例2)本 邦 では

現在まで10例3)の 報告 がある.

自験例は生後iヵ 月 目に本症候群 と診断 され,山 内

ら4)によって報告 されたが,そ の後6年 が経過 してお

り現在 もなお健在である.本 邦報告例10例 を まとめる

とTable1の ごとく,10例 中女児 は8例 と多 く,自

験例以外はいずれ も生後2ヵ 月か ら1歳 半,最 も長 く

て6歳3ヵ 月で死亡 してお り,栄 養障害,発 育障害が

その主因であ る.

Rosenbergz)が 外国症例25例 を まとめた 本症 候群

の症状に よると,本 邦 と同 じく女児に多 く約2/3は 早

期に死亡 している.

症状 としては,皮 下 組織 ・筋 の減少,大 き く低い耳

介,外 陰部肥大を認 める頻 度が高 く,そ の他知能発達

遅延,特 異的顔貌,呼 吸 ・循環器障害な ど多様性があ

る.泌 尿器科的症状 としては,外 陰部肥大が特徴的で

あ り,特 に女児には顕著に現れ る ようで ある.し か し

自験例 のごとく,停 留精 巣を合併す る症例 の報告はな

く,外 性器奇形 の合併頻度 は低い.

剖検 した 病理学的所見 ではRosenberg)が 示す よ

うに,膵 ラ氏島の過形成 が最 も多 く,本 症候群 と糖質

代謝異常に 関す る研究5・6)がなされてい るが,何 らか

のイ ンス リン抵抗性,耐 糖 能異常 が存在す るものの,

原因解 明までY:.は至 っていない.性 腺 につ いては約半

数に,卵 巣及び精巣肥大を認 め,内 外 ホルモ ンの異常

刺激に よる本症の発生原因が考慮 され るが,性 腺 ホル

モ ンレベルは症例に よ り一様 でないこと,一 般に本症

における性器肥大は中等度で,卵 巣,精 巣,下 垂体な

どに変化を認めない症例の あることな ど,必 ず しも本

症に固有の異常 とはいい難い。 しか し一方 でRoger')

は,脳 下垂体前葉 で好塩 基 性 のhyperplasiaを 証 明

し,こ れか らgonadotropin過 剰産生が認め られる

ため,leydig細 胞の 過形成 をもた らし,そ のため二

次性徴 としての早期発症がみ られ る症 例 を 報 告 して

いる.自 験例 も内分 泌 学 的 にhyper-gonadotropin

(FSH14,2mlU/ml,LH25.5mlU/ml)の 状 態 に

あ り,テ ス トステ ロンが0.5nglm1と ほ ぼ 正常範 囲

に あることか ら脳下垂体 レベルでの何 らか の異常が示

唆 され る.

こ うした多様性の ある臨床像を呈 し,し か も予後が

悪 く早期死亡例 が多いため,本 症候 群の原因解明は困

難であ るが,Menonら8)は 本症候群の症状を整理 し

50%以 上の症例に認め られた項 目に基 づ きTable2

に示す ような診 断基準を提唱 している.そ れに よると

第1に 特異顔貌,第2に 体重増加不良,筋 組織の減少

Table2.CriteriaforLeprechaunism

1)Characteristicfacies

widelyspacedandprominenteyes

largelowsetears

broadnose

thicklips

facialhair

2)Poorweightgain

Marasmuswithwastedmusclemass

Loosefoldedskin

Retardedboneage

3)Mammaryhyperplasia

Genitalhypertrophy

4)fastinghypoglycemia

Normalchromosomepattern

(1980Menon)
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した消耗症,過 剰皮膚,骨 年齢遅延,第3に 乳 房 の

過形成,性 器肥大,4Y`空 腹時低 血糖,正 常 染色

体をあげ,一 つの奇形症候 群の概念を 打 ち 出 して い

る.し か し本症候群は現在 のところ結 局 はphysical

examinationsyndromeで あ り,今 後解 明 され るべ

き大きな問題点がい くつか ある.同 時に 自験例のごと

く,停 留精巣を合併 した症例 の報告はな く,な お も生

存 していることか ら,本 症候群を解明す るうえか ら も

十分 な経過観察を行な う予定で ある.

結 語

停留精 巣を合併 したleprechaunismと 思われた6歳

男児の1症 例を報告する とともに,若 干の文献 的考察

を行なった.

本症例の要旨は第238回 日本泌尿器科学会福岡地方会にお

いて発表した.
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