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   The patient， a 20－year old man， wa．s admitted to the hospital for incomplete pubertal develop－

nientl He was． boyish ．in appearance ahd eUnuchoidal without secondary sexual characteristics． His

height， the length’ 6f’ his driri ahd’his body Weight wete 172．2’ctn， 79．7 cm and 70 kg， respectively．

His penis was 5 cm in length and his scrotUM was empty． No prostate was palpated． Chromosome

analysis showed a normal male 46， XY complement．

   U血ary hormona玉determinatio且s revgalcd gonadotropins over 48 m．u．u．．．17－KS．9．8 mg／day

and estrogens 9，96 ptgfday． An HCG－stimulation test was negative． His bone age was estirpated

to be about 15 years． His IVP and ure亡hrogram were normaL

   By psychologic41 t’ests， he showed a feminine charactcr． Also he was noted to have escapism

and a strong tendgncy to suicide．

   On explDration， his testl’cular vessels and vas deferens were found to terminate blindly in the

middle part of the inguinal canal； a testis was not found eyen using histological tests．

   With exogepous androgen therapy， the patient achieved a dramatic improvement in both somatic

and emotional status．
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  In cases of empty scrotum， a correct diagnosis had to be made early and appropriate hor皿one

therapy should be instituted．

は じ め に

 二二の睾丸が欠損する例は，しばしば経験されるが，

両側の睾丸が欠損する，いわゆる無睾丸症は，稀な疾

患である。今までに，適正な診断と治療がなされてい

なかった20歳の典型的な症例を経験した．その臨床像

と治療の経過を述べて，いささかの文献的な考察もお

こなった．

症 例

 症例 20歳（1956年8月10日出生）

 （1）主訴：20歳のとき，外性器の発育不良と二次性

徴がみられないために受診する．

 ② 家族歴・既往歴：特記すべきことなし，症例は，

父親が25歳，母親が怨歳のときに出生している．・妊娠

と分娩の経過には，とくに異常がみあたらない．家族

には3歳年少の妹がいるが，正常である．

 ㈲ 現症：体格は女性的な感じで，色白である．口

かずが少なく，柔和な印象がみられて，問診に対して

赤面し，涙をながして応答しない．ひげ，恥毛および

腋毛はみられない．外陰部の形成は正常である魁陰

茎の長き5cm，陰嚢内容を欠き，幼児の感じである．

前立腺は疸回診で平担である．

 （4）諸検査成績

 身体の計測値：体重70 kg，身長172，2 c皿，躯幹長

47・5 cm，上肢長79・7 cm，下肢長101．8 cm，指極177．3

cmJ

 性染色質：陰性，染色体；46－XY，

 基礎代謝率：一22％，甲状腺機能：正常域，トルコ

鞍：正常形（Fig．1）．

 ホルモン検査：尿申ゴナドトロピン48mu，u／day以

上，尿申17－KS 9・8 mg／day，尿中エストロジエン，

9・98μ9／day， HcG負荷試験（HcG 3000単位3日間

筋注）：血清テストステロン値1．25→1。50μg／ml．

 骨年齢の測定：総じて15歳前後と判定きれた．詳し

くは，下記の通りである．

（手根骨成熟，擁骨と尺骨15・5歳，中手骨・基節骨・

中節骨・末節骨15・0歳，足舟状骨・立方骨・第1～3

襖状骨成熟，申足骨15歳，基節骨・末飾骨15歳，腸骨

14．5歳）

 運動能力：握力42 kg，膝関節伸展位で下肢の挙上運

動6kgの負荷で2回．

 腎孟・尿道のレ線検査：正常，（Fig．2， Fig．3）

 心理テスト（ロールシャッハテスト）：R：13，Rej：

2 （card IV， VIII）， W：D＝8： 5， ’1’IRi： 14n， FC：（CF

十C） ＝O： 1， FM：M＝＝3．： O， F％： 62／92， F十％： 75／75，

P：5・5，Martinの自殺傾向指標1ユ0，テスト｝こは，反

応時間，反応数，反応拒否などからうかがえるように，

非常に防衛的で抑制的である．物事を冷静に客観的に

認識する能力はあるが，想像力に乏しく，形式的で個

性がない．情緒的刺激には敏感で，刺激が強すぎると，

普段のコントロールがきかなくなって，衝動的に反応

する傾向がある．反応は概して非論理的で，情緒的な

表現が多く，女性的な感じを与える．人間反応には，

説明がほとんどなされず，性別に対しては逃避性を示

した．また，自殺の傾向が強く表現されている．

 WAIS知能診断：1Q 102，（言語性検査103，動作

性検査100）

 （5）試験切開：両側の睾丸を丹念に探索したがみあ

たらなかった．精索はそけい管の中央部で終り，血管

は房状に，また，精管の下端は棍棒状で終っている．

組織学的検査で，睾丸は存在しない．なお，厚い平滑

筋にとりかこまれた高円柱上皮を有する管腔構造がみ

られ，不完全な発達を示すと考えられる精管が存在し

ている．その周辺には，多数の血管と結合織とがみら

れた．

 以上の所見から，無睾丸症と確定診断をして，男性

ホルモンの補充療法（エナント酸テストトテロン100

mgは2週間毎に筋注）をおこなった．

 ｛6）ホルモン療法の効果：治療により，下記のよう

な臨床効果が観察された．①写真にみられるように，

性毛の発現がみられ，陰茎も大きくなり，男性的な体

格となっている．また，直腸診で，前立腺が触診きれ

るようになった（Fig・4）・②骨年齢の成熟がすすみ，

治療の2年後には完成している（Table 1， Fig．5），③

筋力の増強がみられるようになり，逞しくなっている．

その測定値の推移をTable 2に示す。④勃起が可能

となり，male libidoも強く表現きれてきている．射

精液は0・5～O・8 ml程度である・⑤心理テスト：R：9，

Rej：1（card 1 X）， W：Dl＝7：1， 1’IRi：40”， FC：（CF十

C）一：O：O， FM：M＝＝：1：2， F％：44／100， F十％：50／78，

P：6，Martinの自殺傾向指標：4．治療前にくらべて，

総反応数がさらに減少し，色彩反応がなくなっている．

それに対して人間運動反応が出現し，動物運動反応が

減少した・自殺傾向の指標にも減少がみられる．また
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Fig． L トルコ鞍
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Fig．2．経嵌脈性腎孟造影

Fig．3尿道造影
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Tabie 1．骨年齢の経過

泌尿紀要 25巻 8号 1979年

測定日 骨年齢（総合判定値）

！972年2月（治療前）

1973年2月

！974年2月

1975年4月

1976年10月

15歳前後

17歳

20歳弱

20歳以上

20歳以上

治療前にみられた性の同一化の困難さは消失している．

⑥社会人としての生活も消極的であったが，治療後は

意欲的となり，大手企業の技師として活躍している．

また，若人のリクリエ・・一ションの集いにも参加して，

一緒に楽しむようになっている．最近では，結婚欲も

みられている。

＊骨年齢は1975年4月の判定で，ほとんどが成熟

 しているが，足趾骨の第4と第5基節骨に骨端
 核が残存している．

考 察

睾丸欠損について

先天性睾丸欠損症は，広義に解釈されており，偏側

Table 2．筋力の経過

1972年2月 7月 12月 1973年8月 1974年2月

握力（kg）

下肢の挙上運動＊〔負荷量（kg）
と回数〕

42

6×2

51

9×2

57

12×3

 59

10×13

60

10×30

＊膝関節を伸展位で，負荷量をあたえて下肢の挙上運動をする．

Table 3．本邦における無睾丸症の報告例

報告者年齢 主 な 症 状 副性器の有無
1市川・熊本26離離簸如

・落合・細・離購の欠如

・菅原・舳31青玉鰹襲

4 西・森久19性器の発育不全

5熊沢・喜田 8陰嚢内容の欠如

・本村 ・鷲醗購撫
・広川ら・・蟹聡談ll

右：精管
左：精管と発育不全の副睾丸

右：

左：      〃

右：なし
左精：管と副睾丸

精管・副睾丸の記載がない

性染色質陰性
尿ゴナドトロピン44＞＞9m．u．u．

軽度の発育不全の副睾丸と精管性染色質陰性

副睾丸・精管・精嚢腺なし

右：精管と副睾丸
左：精管

右：精管
左：精管

尿ゴナドトロピン33＞20＞m．u．u．

性染色質陰性，XY
尿ゴナドトロピン40m．uu／day以上

性染色質陰性
ゴナドトロピン6単位以下

VSDとrefluxing
・negaloureterの合併

性染色質陰性，46－XY，
尿ゴナドトロピン48muu／day以上

Tab王e 4． 睾丸欠損の頻度

（停留睾丸の手術例からの発見率）

手術例 無睾丸 単睾丸

落合（1965）

本村（1974）

Gross（1956）

Abeyaratne （1969）

209

フ7

988

304

9

6

27

12

新たに立体通句反応が出現している．情緒的刺激に対

しては，今回も敏感さや動揺がみられたが，前回と異

なる点は，人間運動反応と立体通景反応があわせて出

現しており，内的コントロールに一応成功していると

いえる．性の決定1こは，円滑，明確に認知されており，

睾丸のみが欠如する単睾丸症（monorchism， monor・

chia）と両側睾丸のない無睾丸症（anorchism， anor－

chia）とが包含されている．両者は，形態学的に，睾

丸欠損症であるが，発育史の上で大きな差異がみられ

くてるので，臨床上，単睾丸症と無睾丸症とを区分し

て，確定診断することが，治療の上で深い意義がある．

 無睾丸症は，fetal testicular failureの1つの症候

群である．現在では，胎生16週以後に，なんらかの原

因で睾丸が消失した時に，無睾丸症が発生すると考え

られている．

 Federman1）は，男子胎児にみられる性腺の異常に

ついて，合理的な説明をしてしるが，その過程を4つ

に整理している．この考え方は臨床家に理解しやすい
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つまり，③dysgenetic testesの場合，いろいろな仮性

半陰陽を生じる．②未分化の状態にある性腺（indiffe－

rent gonad）のとき， gonadal failureが生じると，内

外性器は女性化を示すようになる．③胎生の6～8週

になると，睾丸索の形成がみられる．この頃から，

malc differentionの過程で， gonadal failureがおき

ると，外性器は両性にもとれるあいまいな状態を示す

ようになる．④胎生の4ヵ月頃になると，外陰部，陰

茎，尿道が形成きれてくる．胎生16週以後に，testic－

ulati failureがおきると，いわゆるanorchiaの状態

になる．

 志田2）は，「睾丸の発生異常」の論文のなかで，両

側性先天性睾丸萎縮を紹介しているが，「睾丸欠損と

は，睾丸原基の未発生ないし，発育・分化の停止であ

り，胎生期ないし出生後の高度の睾丸萎縮とは，厳密

な意味で区別されるべきである．しかしながら，臨床

的には鑑別は極めて困難なことが多い」と述べている．

実際には，出生後に両側睾丸の高度な萎縮がみられる

例は少ないと思われる．胎生期のtesticular failureと

漢然と考える方が妥当で，あえて，困難な鑑別をする

必要性がないと考える．

 先天的に性腺が発生しない個体では，染色学的に雄

性であっても，M臼11er氏管が発育して，内外性器は，

女性化することが知られている．しかし，通常の性腺

異常と異なる疾患がみられている．1956年，Overzier

ら3）によりag・nadismが紹介されている．その概要

は，性染色質と染色体が，男性型でありながら，先天

的に性腺がなく，M貢11er氏管およびWolllf氏管の発

育がみられない奇妙な外陰部の形態を示す疾患である．

本邦でも田中ら4）の報告がある．性腺と性器の発生学

に興昧ある現象を提供しているが，詳しくは，今後の

研究によらねばならない．agonadismは，本質的に

anorchismと異なる．

 本邦例について

 本邦での無睾丸症と考えられる報告は，Table 3の

ようlc 7例にすぎない．市川ら5）により先天性両側睾

丸欠損症として，第1例が1959年置紹介されている．

なお，志田6）の例は，先天性睾丸欠損症として発表さ

れているが，12年後に先天性両姻性睾丸萎縮として記

述きれている．また，西ら7）の例は，類宣官症として

述べられている．

 無睾丸症の発生頻度について，停留睾丸の手術例か

らみた無睾丸の発見率をみると，Table 4に示すよう

に，落合11）の報告では0．5％，本村9）の報告では1．3％，

Gross12）の報告ではO．6％， Abeyaratne13）の報告では

1．3％と低率である．Campbel114）は，10，712例におよ
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ぶ小児の剖検から，26例（O．24％）を確認している．

 臨床像について

 無睾丸症の定型的な臨床像は，幼小児の間，陰嚢内

に内容が欠如する，いわゆるempty scrotumである．

陰茎，陰嚢は正常な形を保ち，性染色質は陰性，およ

び，染色体は46－XYで，一見したとごろ，両側の腹

部停留睾丸と変らない．思春期になると，eunuchoid

body， sexual infantilism， excessive gonadotropinを

発現して，定型的な臨床像を示してくる．しかし，多

くの報告例のなかには，下記のような非定型的な症例

も含まれている．

 ①外陰部が正常な形態を示さない症例

 Teter15）は，陰嚢形成がほとんどみられない奇妙な

症例を無睾丸症として報告している．この症例では，

硝子化した性腺の像が検索されている．また，菅原8）

の例は，陰嚢形成が不完全で，陰唇癒合の形態に近い．

 胎生期睾丸の消失が，16週以後にみられる場合，す

でに外陰部は正常に形成されている．しかし，male

differentionがすすみ，16週以前に睾丸が消失すると，

インターセックスに近い外陰部の形態を示しても良い

と考えられ，非定型例の無睾丸症の存在も不思議では

ないと理解される．

 ②cunucoid bodアを示さない症例

 Amelar16）， Kolodny17）により， eunucoidismを示

さない臨床例が報告されている．Amelarの例では，

性欲と射精現象とがみられ，組織学的検索で，精細管

組織はないが，精索部に間質細胞の集団を見い出して

いる．Kolodnyの例をみると，骨年齢は正常で， HCG

刺激試験に無反応であるが，尿中のtotal neutral 17－

KSに上昇がみられている． eunuchoidismを示さな

い理由の1つに17－KSの上昇からadrenal androgens

の役割が注目されている．

 ③ゴナドトロピン値の低い症例

 通常，ゴナドトロピンは高値を示すが，低値を示す

症例が，生理学的に不思議に思われるが，Glenn18），

Greenblatt19），西ら7）により，報告されている．西の

症例は，怪染色質が陰性で，睾丸組織を欠き，テスト

ステロン値も低い．また，男性ホルモンの補充療法に

より外性器と陰毛の発育に著効をみている．類型官症

として発表されているが，臨床的には，無睾丸症と診

断されて良いと考えられる．ゴナドトロピン値の低い

事実は，興味ある現象であるが，その理由は不詳で，

今後の研究に待たれる．

 ④Leydig ce1Jsの存在を示す症例

 Kirschner20）は，2例の無睾丸症について，その精系

静脈血から，高値のテストステロンを測定している．
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組織学的には，睾丸を証明していないが，functional

Leydig cellsの存在を示唆している． Ferricr21）は，ゴ

ナドトロピンの低い症例，あるいは，eunucoidismの

ない症例に，Lcydig cells remnantが存在するのでは

ないかと推定している．Amelarは，間質細胞の集団

を見い出し，Teterは，性腺の痕跡像を証明している．

 ⑤dysgenetic gonadを示す症例．

 Glennは，6例の無睾丸症を報告しているなかで，

性染色質が陰性で，染色体が，XYIXXYのモザイク

を示した26歳の症例がみられる．なお，XYを示した

他の5症例と異なり尿中ゴナドトロピン値が低いのも

特異的である．

 非定型例のなかで，睾丸の痕跡，あるいはdysgene－

tic gonadを示す症例は，厳密な意味で，無睾丸症の

範曙に入らないのかも誓うない．しかし，Teterは，

一般に無睾丸症と診断されている症例でも，良く組織

学的に検索すると，性腺の痕跡がみとめられるのでは

ないかと論じている．

 なお，無睾丸症には，他の臓器奇形の合併が少ない

が，本村の報告では，心室中隔欠損とrefluxing me－

galoureterを合併している．

 診断と治療について

 治療上の重要なポイントは，思春期前に正確な診断

をし，期待されるホルモン療法をおこなって，sexual

infantilismとprogressive eunuchoidismを防止する

ことである．成人に達してからでは，自験例にみられ

るように二次性徴の欠如とeunucoid bodyの与える

心理的な影響が大きくなる．心理テストの上からも知

れるように，日常からの逃避性・自殺の危険性・性別

に対する逃避性などが表現されてくる．このように，

人間の発育過程に悪い影響を及ぼすので，早期の診断

と適正な治療が要望きれる．

 思春期前の臨床症状は，停留睾丸となんら変るとこ

ろがない．陰嚢内容を欠く場合，停留睾丸を常識的に

推定診断するが，無睾丸症の存在についても念頭にお

かなくてはならない．ホルモン学の進歩で，テストス

テロンの測定が容易になった現在，HCG刺激試験が

停留睾丸と無睾丸との鑑別に役立つ，睾丸が存在すれ

ば，思春期前のどの年齢層にも反応を示すと考えられ

ている．Winter22）は4例の無睾丸症に， Rivanola23）

は5例に，HCG刺激試験を実施して，その臨床的意

義を確認している．Kirschnerは，2例について，精

系静脈血から高値のテストステロンを測定しているが，

HCG刺激試験では，1例は有意な反応がみられてい

るが，他の1例では反応を示していない．なおHCG

刺激試験は，Rcckler24）が述べているように， non一

functioning cryPtorchid testesの場合，当然役立た

ない．実際には，両睾丸ともHGG刺激試験に無反応

という場合は，臨床上少ないと考えられる．両側睾丸

の不確定な例には，HCG刺激試験がおこなわれるこ

とが必要である．

 思春期以後になると，二次性徴の欠如，eunuchoid

bodyゴナドトロピンの高値，骨年齢の遅延などが発

現するので診断が容易となる．しかし，前述のように，

非定型的な臨床像を示す無睾丸症も存在するので，注

意が必要である．いろいろな事象から，無睾丸症を推

定診断できるが，最終的には，surgical exploration

により確定診断されねばならない．

 治療は，男性ホルモンの補充療法をおこなえば良い．

定型例では，dysgenetic testesあるいは， gonadal

failureの症例と異なり，ホルモン療法の効果が，多

くの報告例でみられるように，劇的で，体型的に正常

男子と変らなくなる．まt，male Iibidoも強く表現

きれてくる．市川らの報告や自験例にもみられるよう

に，早朝勃起と射精とが可能となってくる．

 このように無睾丸症は，思春期前の正しい診断と適

正な治療がおこなわれると，心身の正常な発達をうな

がすことができる疾患であるので，充分な注意が必要

である．

ま  と  め

 ①20歳で診断きれた無睾丸症について報告した．典

型的な臨床像を示し，骨年齢は15歳前後と判定きれ，

心理テストで日常からの逃避性，自殺の危険性，性別

に対する逃避性が表現された．男性ホルモンの補充療

法が劇的に特効し，逞ましい男性の体型となり，筋力

の増強，骨年齢の成熟，心理テストの改善などがみと

められた．

 ②無睾丸症は，思春期をすぎると eunuchoidal

body， sexual infantilismが形成される以外に，個人

の発育史，とくに心理的な面で悪い影響を及ぼすので，

思春期前に正しい診断がなきれて，期待きれるホルモ

ン療法が要求される疾患であることを強調しf．

 ③本邦の報告例について，自験例を加え7例を集計

した．また，内外の文献にみられる非定型的な症例に

ついて，臨床的な観察をおこなった．

 本論文の要旨は，1974年7月，第14回日本先天異常学会総

会（仙台）で報告した。
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