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精 巣 女 性 化 症 候 群 の1例
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A CASE OF TESTICULAR FEMINIZATION
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   A 21-year-old female visited the gynecological clinic because of primary amenorrhea. The pa-
tient was a phenotypic female with scanty pubic hair, short and blind-ending vagina and bilateral 
inguinal soft masses. The patient was referred to our clinic. The serum luteinizing hormone level 
was 27.1 mIU/ml, follicle stimulating hormone level was 8.8 mIU/ml, and testosterone level was 
11 ng/ml. Chromosomal analysis of peripheral lymphocytes revealed the karyotype 46, XY. The 

pathological specimens of bilateral inguinal masses showed atrophic testis without spermatogenesis 
and with Sertoli's cell nodular hyperplasia. The diagnosis of testicular feminization was established.

Key words: Testicular feminization, Clinical features

緒 言

性の分化異常には種 々の原因が存在するが,精 巣女

性化症候群はア ンドロゲ ン不応性男性化異常 と考え ら

れている,本 症候群においては体型,外 陰部は女性型

を示しつつ も,性 染色体はXYで 性腺 として 精巣を

もつな どの臨床所見が認め られ る.厚 生省ホルモン受

容体調査研究班1)に よれば,ほ ぼ13万 人に1人 程度の

頻度でみられるとされ る比較的稀 な疾患である.わ れ

われは,原 発性無月経 を主訴 とし,鼠 径部腫瘤を指摘

された本症の1例 を経験 したので報告す る.

症 例

症例121歳,戸 籍上女性,未 婚,会 社 員

主訴:無 月経

家族歴:特 記すべきことな くt同 胞は弟1名 が健在

である.

既往歴:特 記すべき ことな し

現病歴1無 月経を主訴に某婦人科 を受診,精 査のた

め当院婦人科を紹介 され,子 宮無形成,盲 端腔,両 側

鼠径部腫瘤 を指摘 され,さ らに当科 に紹介 された.

現症:身 長159cm,体 重46kg.性 格,体 型,音

声は女性的であ ったが,乳 房の発育は悪 く(Fig・1),

両 側 鼠 径部 に1.5×2.Ocmの 楕 円体 の軟 らか い移動

性 の あ る腫 瘤 を触 れ た.外 陰 部 は女 性型 で ご く軽 度 の

陰 核 肥 大 とわ ず か の陰 毛 を 認 め た(Fig.2).内 診 で

膣 は7cmで 盲端 とな り,0.5cmの 中 隔 を触れ た が,

子 宮 腔 部は 触 知 しな か った.

検 査 成績=一 般 検 血,生 化 学所 見 に 異常 を 認 めな か

った.LH27.1皿IU/mlと 若 干高 値 で,FSH8.8mI

U/ml,testosteronel1.Ong/mlと 成 人 男性 の 正 常 値

で あ った,副 腎機 能 に つ い て は ほ ぼ正 常 と 考 え られ

た.末 梢血 リ ンパ球 培 養 に よ る染色 体 検 査 で は,46

XYの 核 型 を 示 し(Fig.3),sexchromatinは 陰 性

で あ った.

DIP,VCUGな ど で尿 路 系 に 異常 を 認 め な か っ

た.

以上 よ り,不 完 全型 精 巣 女性 化 症候 群 を疑 い,両 側

鼠 径部 腫瘤 生検 な い し摘 出 を 施行 す る運 び とな った.

手術 所 見:腫 瘤 は両 側 と も外 鼠 径 輪近 傍 に存 在 し,

桃 白色,や や柔 軟 で精 巣様 形態 を 呈 し,嚢 胞 様物 の 付

着 を認 めた(Fig.4).迅 速 病理 組 織 検査 で 精 巣 で あ

る こ とが確 認 され た た め腫 瘤 を摘 出 した.肉 眼的 に 副

精 巣,精 管 は認 め られ なか つた.

組 織学 的 所 見=精 細 管 は多 数認 め られた が,基 底 膜

は 肥 厚 し,管 腔は 狭 く,精 子 形成 は 認 め られ ず,間 質
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Fig.3.末 梢血 リンパ球培養に よる染色体検査で

は46XYの 男性型核型を呈 した.

Fig.1.全 身像.発 育の 悪 い 乳房 と

薄 い体 毛 を認 め る。
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Fig.4.手 術所見.両 側鼠径部腫瘤は肉眼的に精

巣に類似 していたが,副 精巣,精 管は認

められなかった。

行 中 で あ る.ア ソ ドロゲ ン リセ プ タ ーに 関す る検 索は

行 わ れ なか った.

Fig.2.外 陰部 は 女性 型 で約7cmの 盲端 腔 を も

つ が,内 診 上,子 宮 は認 め なか った,

で はLeydig細 胞 の増 生 と ピア リン様 物 質 沈着 を 認 め

た.ま た,Sertoli細 胞 のpseudome皿braneを 伴

うhyperplasticnoduleの 形成 が散 見 され た(Fig.

5).

術 後 経過=術 後,LH165.7mIU/ml,FSH87.7

mIU/mlと 上 昇 し,testosteroneO.8nglmlと 著 し

く低 下 した.現 在,婦 人 科 に てKaufmann療 法 施

考 察

ホルモ ンの作用は,標 的器官の感受性 とホルモンの

量に よって決定 されるが,標 的器官 の レセ プタ ー の

数,結 合能,特 異性の異常に よ りホルモ ンの もつ作用

が発揮 されずにお こる病態が存在 し,こ れはreceptor

diseaseあ るいはホルモ ン受容体異常症 と呼ば れてい

る.精 巣女性化症候群(以 下Tfmと 略す)は その代

表的疾患 のひ とつで,ア ン ドロゲン不応性男性化異常

と理解されている2).す なわち,ヒ トは エス トロゲソ

優位の母体 内で発育す るので生殖器は 自律的に雌性化
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精巣組織学的所 見.基 底膜の肥厚 と間質
ピア リン様物質の沈着を認めた.精 子形

成は認め られ ず,Sertoli細 胞の結節状

増殖が散見された(図 右上).

するため,雄 性化には生殖腺の精巣化に よるMUler

管抑制ホルモ ンとアン ドロゲソの分泌が必要 となる.

Tfmは 主た る雄性化誘導 ホルモ ンである ア ンドロゲ

ンが標的臓器で作用発現の障害 を受け,Wolff管 と外

生殖器の分化異常が出現す る病態 と考 えられている2).

Tfmの 頻度は1967年 から10年 間に73例 が確定診断

されてお り,疑 診例 も含め るとほぼ13万 人に1人 とな

るが,未 発見例が なお存在す ると考え られている1)

診断は,特 徴的な表現型か ら本症を思い うかべれば

比較的容易であるが,約10%に 男性化症状,約30%に

腹腔内精巣を認め るためD,染 色体検査,内 分泌学的

検査は必須である.さ らに,思 春期前の例では上記の

みでは診断困難な場合 もあ り,皮 膚由来培養線維芽細

胞における リセプターの検索 も重要であるS).ま た,
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家 族 内 発生 が40%以 上に み られ,X関 連性 劣性 遺伝 と

考え られ てい る ため[・?),家 族歴 の 詳細 な 調査 を 欠 く

こ とは で きな い.

T∫mは12歳 以 上で 診 断 され る 例が60%以 上 あ り,

完 全 型 は特 に 思春 期 以 降 に発 見 され1),な か に は既 婚

者 の 報告 もあ り,治 療 に は慎 重 さが望 まれ てい る.精

巣摘 除 につ い て は,悪 性 腫瘍 発 生率 が25歳 以降 か ら急

上 昇す る ため,20歳 ごろ に除 精 術 を施 行 すべ きで あ る

とい われ てお り,ま た 精 巣か らは 女性 化 に必 要 な エ ス

トロゲ ソが分 泌 され るた め,cosmeticな 観 点 か らも

思春 期 以 後に 施 行す べ きで あ ろ う2)本 例 に おい て も,

両側 精 巣 にhyperplasticnodu1eを 認 め,単 な る未

熟 な性 腺 とは異 な る との印 象を 得 た.さ らに,本 例 で

は 原発 性 無 月経 と 除 精術 と の関 連 が 患 者 に 理 解 さ れ

ず,術 後 エ ス トロゲ ンの補 充療 法 を 行 うた め再 度 転科

とな り,か な り強 い不 安 を もたせ て しま った こ とが反

省 され るべ き で,精 神的 ケア に留意 す る必 要 も感 じ ら

れ た.
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