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   Three cases of XYY syndrome (YY syndrome)were experienced. Two cases had such rare 
associated anomalies as hypospadias and cryptorchism. 

   Pathogenesis, incidence, clinical symptoms, gonadal function and fertility of the patients 
with XYY syndrome are briefly discussed.
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緒 言

XYY症 候群(YY症 候群)は,1961年 、Sand-

bergら1)が 第1例 目を報告 して以来,犯 罪者 および

精神異常者 において高頻度 で発見され,そ の社会性が

クローズア ノブされて きた.し か し,最 近では男子新

生児約1,000人 に1人 の発生率2)が あるといわれ,染

色体構成以外 では特に異常を認めない症例報告 も増え

てきている.反 面 その合併症に関 しては,い まだ特

徴的な ものはみ られず,そ の報告例 も少ない.ま た,

性分化に与える影響 も不詳 である,わ れわれは尿道下

裂や停留精 巣な どの外性器 異 常 を 伴 う2例 を 含む,

XYY症 候群の3例 を経験 した ので若干の文献的考察

を加えて報告す る.

症 例

症例1

患者=3歳,男 児

主訴:外 性器奇形,両 側陰 爽内容欠如

家族歴:同 胞3人 の第3子,同 胞には特記すべ きこ

とな し

妊娠分娩歴:妊 娠2ヵ 月 目に流産防止薬服用の既往

がある.満 期正常分娩.出 生時体重3,500g

既往歴:他 院にて生後11ヵ 月時,両 側停留精巣 右

鼠径ヘ ルニ アに 対 して,左 精巣固定術,右 精巣 摘除

術 右鼠径ヘルニア根治術が施行 された.

現病歴:1978年4月(3歳)尿 道下裂に対する形成

手術 目的で当科 を受診 し,入 院とな った.

入院時現症:会 陰部型尿道下裂 と右陰嚢内容の欠如

以外に,顔 貌,骨 格な どに異常所見は認めなか った.

心理検査 集中力,操 作能力,言 語な どにおいて普

通範囲内であ り,全 体的に発達の水準は平均的であ っ

た.行 動に関しては積極的 とはいいがた く,抑 制が き

きやすい タイプであ った.

染色体検査:47,XYY・

尿道下裂に対 して,1978年4月,索 切除術を施行 し

た.さ らに1年3ヵ 月後,尿 道形成術を施行 した.術

後経過は順調である.
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症例2

患者:1歳3ヵ 月男児

主訴:外 性器奇形,左 陰嚢内容欠如

家族歴:同 胞2人 の第1子.血 族結婚な く,他 に特

記すべ きことな し

妊娠分娩歴:妊 娠経過に異常な く,ホ ルモ ン剤服用

の既往 もない.在 胎36週.正 常分娩.出 生時体重1,530

9

既往歴:特 記すべきことなし

現病歴:生 下時 より外性器奇形および左陰襲内容の

欠如を指摘されて お り,1981年6月,当 科を 受診 し

た.1983年5月(3歳2カ 月)尿 道下裂および左停留

精巣の手術 目的にて当科入院 となった.

入院時現症1身 長85.8cm,体 重11.lkgと 年齢

相応,外 性器は陰茎陰嚢部型尿道下裂 を呈 した.右 精

巣は大きさほぼ正常で陰嚢内に触知 したが,左 精巣は

陰嚢内に認めず,左 鼠径部に萎縮 した精巣を思わせる

腫瘤を触知 した.

染色体検査:47,XYY.

H-Y抗 原:陽 性

X線 検査:排 泄性腎孟造影では特記すべき所見はな

か った.排 尿時膀胱尿道造影(Fig.1)で は膀胱頸部

を こえる巨大な男子小子宮を認めた.

ホルモ ン検査:LH-RH負 荷試験(Fig.2)で は,

LHに 関 しては基礎値 ・反応性 と も正常 範囲内 で あ

ったが,FSHに 関 しては基礎値 ・反応性 ともやや低

下傾向にあった.hCG負 荷試験(Fig.3)で は,基

礎値 ・反応性 ともほぼ正常範囲内であ った.

以上 より,左 停留 精巣,陰 茎 陰嚢部型 尿道下裂,

XYY症 候群の 診断で,1983年5月,膀 胱鏡検査,

左精巣固定術,両 側精巣生検,索 切除術 を施行 した.

膀胱鏡所見では,両 側尿管 口は正常位置 にあ り,膀 胱

三角部の発育も良好であった.前 立腺部尿道に精阜は
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Fig.1.症 例2MCU膀 胱頸部をこえ る巨大な男

子小子宮を認める.

Fig、2.症 例2LH-RHtest=基 礎値 ・反 応 性 と も

LHに 関 して は ほ ぼ 正 常範 囲 内,FSHに

関 して はや や 低下 傾 向に あ る.
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Fig・4.症 例2右 精 巣 組織 像(×200):年 齢 相応

難
Fig・5・ 症例2左 精巣組織像(×200)=右 精巣に比

べ,精 巣細胞はまぼ らで,や や未熟 な精細管

を示す.間 質には著変を認めない.

認めず,同 部位に処女膜を有 した男子小子宮 の開 口部

位 を認めた・精巣生検の病理組織では,右 精巣(Fig.

4)に 関して は年齢相応,左 精巣(Fig .5)に 関 して

は間質には著変を認め ないが,右 精巣に比べやや未熟
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な精細管を示 し,精 祖細胞 もまばらで低形成 の所見を

認めた.さ らに8ヵ 月後,両 側精管造影,経 膀胱三角

部的男子 小子 宮摘除 術を施 行 した.両 側精 管造影 で

は,男 子小子宮に造影剤の流入が認め られた.術 中,

女性内性器は認めず,両 側精管は男子小子宮頂部に連

続 していることを確認 したが,明 らかな精 嚢は認め ら

れなか った.し か し,病 理組織において,未 熟な精獲

が両側 ともに男子小子宮壁に接 して存在することが確

認 された3).1986年1月(5歳10ヵ 月)尿 道下裂に対

して尿道形成術を施行 した.術 後経過は順調 である.

症例3

患者=11歳,男 児

主訴=外 陰部発育遅延

家族歴:同 胞3人 の第2子.妹 は動脈管開存症,僧

帽弁閉鎖不 全症にて手術 を受けている.血 族結婚はな

く,他 に特記すべ きことはない.

妊娠分 娩歴:妊 娠経過 に異常な く,ホ ルモ ン剤服用

の既往 もない.満 期正常分娩,出 生時体重3,500g .

既往歴=特 記すべ きことな し

現病歴=1983年4月,外 陰部発育遅延を主訴 として

当科に来院 し,1984年3月(12歳)精 査 目的で入院 と

なった.

入院時現症:身 長143.3cm,体 重44.6kgと 年齢

相応,恥 毛 は認めないが,陰 茎(亀 頭部か ら陰茎根部

までの長 さ;5cm),精 巣(左 右 とも3ml)は 初診

時(陰 茎3cm,精 巣左右 とも1.5ml)と 比べ発育傾

向を示 した.

心理検査=平 均型.や や消極的な面 があるが,特 に

目立 った性 格特徴を示 さない,ご く平凡 なタイプであ

った.

染色体 検査;47,XYY.

ホル モ ン検 査LH・RH負 荷試験(Fig。6)で

は,LH,FSHと も基礎値 ・反応性は ほぼ 正常範囲

内であった.hCG負 荷試験(Fig.7)で は,血 清テ

スFス テロンの基礎値 が144ng!dlと 初診時の12.2
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Fig・7・ 症 例3hCGtest=基 礎値 ・反応 性 と もほ ぼ

正常範囲内.

ng/dlに 比ぺ上昇傾 向を示 し,基 礎値 ・反応性 ともほ

ぼ正常範囲内であった.よ って本症例では,正 常な二

次性徴が発来する と考え られた.

考 察

1965年,TjioandLevanに よ り人間の染 色体数

が46と 定められ,そ れ以降,数 々の染色体異常が報告

されている.XYY症 例の 第1例 目は,1961年,

Sandbergら1)に よりDown症 候群患者 の父親に偶

然発見され報告 され て い る.XYY症 候群は性染色

体の数 の異常(47/XYY,48/XXYY,45/X,46/

XY,47/XYY)に よるもので あ り,そ の発生機構 に

ついては一般に染色体の不分離に よると解 釈されてい

る4)こ の不分離の発生に関 しては2説 が あ る.第1

は,精 子形成過程の第2減 数分裂においてY染 色体に

不分離がおこ り,そ の結果で きたYY精 子が 正常卵

子 と受精す る とい う説で あ り,第2は,XY受 精卵

の卵 割の初期 に不分離がお こ り,そ の結果XOと

XYYの 性染色体を有す る細胞がで き,し か もそ の う

ちのXOの 細胞が消滅 し,XYYの 細胞だけが残 る

かあるいは,XO/XYYの モザイ クが発育す る とい

う説である4),い ずれ も細胞学的に最 も異常分裂が生

じやすい時期 であるが,こ の不分離の真の誘因は,い

まだ不 明である.XYY症 候群におい て は精 子形成

過程 での問題であ るが,父 親 および母親 の年齢は影響

をお よぼさないとされてい る.

XYY症 候群の発生頻度について,日暮 ら5)は6,977

名の男子新生児中,0・086%に あた る6名 に認めた と

報告 してお り,ま た,HQok2)の まとめた アメ リカ ・

イギ リスの13研 究報告からの集計 においては,28,366

名の男子新生児中,0.10%に あたる29名 に認 めた と報

告 している.よ って,本 邦 ・外国報告例 とも男子新生

児集団におけ るXYY症 候群 の発生頻度は,0.09～
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0.IO%と 推定で きる.

XYY症 候群が反社会的行動 と結 び つ くこ とは 当

初,CourtBrown(1962),ForssmanandHam-

bert(1963),Nie}s6n(1964)な どに よって論 じられ

た6).続 いて1965年,Jacobsら7)がscotlandの 少卜1

立精神病院に収容されていた粗暴傾 向あるいは犯罪歴

のある境界知能の男性,197名 中,XYY症 例を3・5%

にあた る7名 と高頻度に認めた ことを報告 し,そ れ以

来,重 複Y染 色体 と反社会的行動や精神障害 との関係

が注 目されるようにな った,実 際,犯 罪者,精 神異常

者を対象 とした調査では,一 般新生児を対象 とした調

査 と比ぺ約20倍 におよぶ頻度 でXYY症 例が 発見 さ

れてお り2),さ らに高身長者 とい う条件 も加え ると,

その頻度は,100～200倍 となる6)とい う報告 もある.

XYY症 候群の標徴 として端4)は,第1に 長身である

こと,第2に 知能が境界線級であること.第3に 非行

・犯罪など(攻 撃的行動)の 反社会的傾向のある こと

の3主 徴を発表 してい る.一 般に これ らの3主 微はい

ずれ もY染 色体が過剰にあ るた めに,代 謝,ホ ル モ

ソ,常 染色体 との相互関連などの面において異常を生

じるためであると考えられてい る4).し か し,最 近で

は社会適応の良い,普 通の性格を有す る正常の症例の

報告 も次第に増 えつつ ある,

その他の臨床的特徴 となると特定 の もの は な く,

XYY症 候群を臨床所見のみで診断す ることは困難で

ある.自 験例の場合,停 留精巣,尿 道下裂などの外性

器異常が合併 していた のであるが,わ れわれ の調ぺ得

た限 りでは,1969年,端4)が 本邦第1例 目を報告 して

以来,現 在に至 るまでの本邦報告例60例 中,停 留精巣

合併例 は自験例2例 を含め6例8-tll),尿 道下裂合併例

は 自験例を含め4例3・9)し かない(Table1).自 験例

の うち症例1で は,妊 娠中のホルモ ン剤服用が尿道下

裂の原因 となった とも考えられる12)が,最 近では,こ

れ ら外性器異常合併例は文献的に も稀であ り,XYY

症候群 との関係は明確にされていない.

Table1.尿 道下裂お よび停留精巣を合併 したXYY

症候群本邦 報告例

XYY症 候群の性腺 機能 に 関 して,LH・RH負 荷

試験,hCG負 荷試験 の結果を見 ると,自 験例を 含め

ほぼ正常範囲内であ ることが多いtt).よ って,ホ ルモ

ソ検査 の値を見る限 りは,そ れほ ど著 明な精巣障害 は

きたさない と推測で きる.し か し,精 巣生検の結果を

見ると,正 常であった ものは少な く,ほ とん どのもの

は精子発生停止,生 殖細胞形成不全などの何 らか の障

害を有 している11).こ のことより,XYY症 候群にお

いては造精機能障害を示す場合が多 く,正 常者 と比べ

ると妊孕力は低下 していると推測できる13).し か し;

子孫を有す る症例 も報告 されている,XYY症 候群 の

子孫について,64妊 娠 中,ま った くの正常子孫は42名

(65.6%),流 産 ・死産 は8名(12.5%),無 脳症 ・二

分脊椎な どの重度奇形 のため生後まもな く死亡は5名

(7.8%),trisomy21,mosaic,XYYな どの染色

体異常はそれぞれ3名 ずつ(4.7%)に 認 め られた と

い う報告 もあるln).

XYYと い う性染色体異常が,性 分化や精 巣機能を

中心 とす る内分泌機能にお よぼす影響については,今

後さらに検討を重ね てい く必要 があると思われ る.

結 語

尿道下裂や停留精巣などの外性器異常を伴 う2例 を

含むXYY症 候群 の3例 を経験 した の で,若 干の文

献的考察 を加 えて報告 した.

なお,本 論文の要旨は第5回 日本 アン ドロロジー学会 にお

いて発表 した.

文

報告者 年度 合 併 症

1971陰 茎陰嚢部尿道下裂,左 停留精巣

1978陰 茎陰嚢部尿道下裂,両 側 停留精巣

両側鼠径ヘルニア,異 所性 副腎

1982両 側停留精巣

1984右 停留精巣,両 側鼠径ヘルニア,不 妊

1986会 陰部尿道下裂,両 側停留精巣

右鼠径ヘルニア

1986陰 茎陰嚢部尿道下裂,左 停留精巣,

男子小子宮,Wolff管 分化異 常

献

関 根

内 島 ら

守 屋

寺 田

自験例

ら

ら

1

自験例2

1)SandbergAA,KocpfGF,IshiharaTand

HauschkaTS:AnXYYhumanmale.1.ancet

2:488(r489,1961

2)Ho◎kEB=Behavioralimplicationofthe

humanXYYgenotypc.Science179:139～

150,1973

3)仲 地 研吾 ・薮 元秀 典 ・鹿 子 木基 二 ・島 博 基 ・森

義 則 ・生 駒 文 彦=男 子 小 子 宮へ の精 管 異 所開 口の

2例.日 泌尿 会誌 掲載 予 定

4)端 宣夫;XYY症 候 群.遺 伝23:10～14,

1969。

5)HigurashiM,IijimaS,TakeshitaT,Oda

M,TakadayaKandWatanabeN:Incidence

ofmalformationsyndromesandchromoso.

malabnormalitiesin22,063newborninfants

inTokyo.JPnJHumanGenet30=1～8,

1985

6)牧 野 佐二 郎:性 染色 体 異 常 と疾 患,染 色 体 人 類

の細 胞遺 伝,牧 野 佐二 郎 編 集,第1版,第2章,

374～384,医 学 書 院,東 京 都,1979



岡本 ・ほか:XYY症 候群 ・尿道下裂

7)JacobsPA ,BrutonM,MelvilleMM,Brittain

RPandMcClemont-WF:Aggressivebeha・

viour,mentalsubnormalityandtheXYY

male。Nature203:1351～1352,196与

8)関 根 昭 一=性 染 色 体構 成XYYを 示 した 尿道 下

裂 兼 停 留 睾丸 の1例 、 臨泌25=63～67,1971

9)内 島 豊 、・阿 久 津 元 秀 ・岡田 耕市 ・駒 瀬 元 治:

XYY症 候 群.日 泌 尿 会誌69=640,1978

10)守 屋 尚 橘 ・上 田公 介 ・岡村 武 彦 ・渡 瀬 秀 樹 ・津 ケ

谷 正 行 ・大 田 黒 和生 ・染 色 体 構 成XYYを 示 し

た 両 側停 留 睾 丸 の1例.日 泌 尿 会誌73=1338,

1982

11)寺 田為 義 。柳 重 行 。中 田 瑛 浩 ・片 山 喬:不 妊

195

と 停 留 睾 丸 を 主 訴 と したXYY症 候 群 の1例 、

泌 尿 紀 要30t701～707,1984

12)AarskogD:Clinicalandcytogencticstudies

inhypospadias.ActaPediatricaScandin-

avicasupplement203:1～62,1970

13)門 脇 和 臣 ・石 橘 晃3XYY症 候 群 の1例 .泌 尿

吊己要26=465～469,1980

14)Stol互C,FloriE,ClavertA,BesharaDand

BuckP!Abnormalchildrenofa47,XYY

father.JournalofMedicalGenetics16=

66～68,1979

(1987年1月23日 受 付)


