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Robertsonian Balanced Translocationを伴った

Klinefelter症候群一46， XXY t（13 q；14 q）一の1例
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KLINEFELTER’S SYNDROME WITH ROBERTSONIAN
      BALANCED ／3； ／4 TRANSLOCATION

Tadao KiRiyAMA， Yosuke KoMATz Yoichi TANAKA and Osamu YosmDA

     From the DePartment of Urology， Faculty of Medicine， K70to University

            rDirector： Prof． O． Yoshida， M．D．）

  Chromosome analysis of a 28－year－old man with complaint of childless life of 4－year－duration，

who had typical phenotype and laboratory data of Klinefelter’s syndrome， showed karyotype of 46，

XXY， t（13qs 14q）．

  Family study revealed that the abnormal chromosome was transmitted to the patient from his

mother who was phenotypically normal． The patient was also normal except characteristics of Kline－

felter’s syndrome． Hence， the translocation itselfseems to develop no consistent phenotypical anomalies．

  Karyotypes of l l l patients with Kユinefelter phenotype who were seen at the Department of

Urology， Faculty of Medicine， Kyoto University were reviewed．

緒 言

 Klinefelter症候群は，1942年Klinefelter， Reifen－

stein and Albright2i）によって初めて，原発性男子性

腺機能：不全症の1型として記載されて以来，1956年の

Plunkett and Bar34）による性染色質の発見，1959年

のJacobs and strong19）による性染色体の異常の発

見などがあり，その概念が大きく変ってきている．本

症候群の概念の確立と染色体分析の普及とに相まっ

て，本症候群はそれほどまれな疾患でないことが判明

してきた．すなわち，本症候群の出現頻度は一般集団

の0．17％前後46），精薄患者の0．54％前後3G），生殖不能

患者の10一一20％33）と推定されている。

 われわれは最近，不妊を主訴として来院し，染色体

分析の結果，D13， D14のRobertsonian balanced

translocationを伴ったKlinefelter症候群一46， XXY

t（13q；14q）一一を経験したので報告する．

症 例

 症例（72－963－096）：28歳，男子，調理師。

 初診：1979年12月13日．

 主訴：挙子の希望．

 既往歴：とくになし．

 家族歴：とくになし，父34歳，母32歳時の第3子（戸

籍上は第2子）で，第1子は流産している（Fig．1）．

両親はいとこ同志である．

 現病歴＝最終学歴は中学で，学業は低位であったと

いう．24歳で結婚し，以後4年10ヵ月間不妊である．

 理学的検査所見：身長，178．5 cm，下節，93cm，翼

幅（armspan）181・5 cm，体重67 kg，上下節比＝O．92

須毛，腋毛はほとんどなく，恥毛は女性型である．

声がわりもほとんどなく，喉頭突起はわずかに触れる

程度である．軽度の女性化乳房を認める．陰茎はほぼ

正常大で包茎状である．両側睾丸は，比較的よく発達

した陰嚢内に降下しているが大豆大である．前立腺の
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Table 1． Karyotypes of 111 patients with
     Klinefelter phenotype diagnesed at

     the Department of Urology， Kyoto

     University．

47， XXY

46， XXY， t（D；D） ．．一．，．

46， XXY， t〈13q；14q）．

46． XY／47． XXY ．m．．．

46， XX／47， XXY …．．．．

45． XO／46， XY

46， XY，q＋

   totals

．104

1

1

’

1

1

 2

111

発育もわるい．

 内分泌的検査所見：LH 21．3 mlU／ml， FSH 28．2

mlU／ml， testosterone 1．75 ng／ml， TSH O．6 ptU／ml，

T3 RIA 130 ng／dl．

 精液所見：精液量1ml，精子濃度0／cc・

 染色体検査：46XXY t（13q，14q）（Fig，1）．

 以上の結果よりRobertsonian balanced 13q：14q

translocationを伴ったK：linefelter症候群と診断し

た．家庭医学書の知識からKlinefelter症候群であれ

ば以後の検査は不要と，奇形の合併の有無などについ

ての検査は拒否された．

 両親の染色体検査については協力が得られたが兄妹

〔1｝ 〔2［

／

のそれは拒否された．父親の染色体は46，XYで正

常であったが，母親の核型はXX t（13q；14q）（Fig．

2＞で，患者の異常染色体は母親由来のものであった．

母親の同胞には流産を経験した同胞はない．

 現在，患者に対してテストステロンの補充療法を行

なっている．

閉珍

O
oo
o

46， XY

13；14 translocation carrjer

spontaneous abortion

alive． not examined

dead．（1）of gastric carcinoma

（2） of diphtheria

／ proband
Fig． 1． Pedigrees showing transmission of 13s

    14 translocation．

考 察

 Klinefelter症候群は，女性化乳房，無精子症，倭

小睾丸，尿中ゴナドトロピンの上昇などを主症状とす

る9例の特異的な男子性腺機能不全症のKlinefelter，

Reinfenstein and Albrightの1942年の報告21）に始ま

る．その臨床像47）は，体形は肩幅が狭く，なで肩，手

足が長く，胴が小さい．腰が大きく，陰茎・陰嚢の発

育の障害は軽度であるが，睾丸の発育はきわめて悪

い．ひげは薄く，恥毛の分布は女性型である．10～20

％に女性化乳房がみられる．高ゴナドトロピン血症を

呈し，精細管の硝子様変性と問質細胞の腺平様増殖を

伴い，精子形成が行なわれない．軽度の知能障害を伴

うことが多い。

 Klinefelter症候群の口腔一顔面頭蓋系の奇形｝こは

shallow palate， mandibular prognathismが知られて

いる．これらより高い合併頻度でtaurodantismが発

生する．これはKomatz et aL23）によれば19．4％にみ

られる．Klinefelter症候群の皮膚紋理には特異的な

所見は存在しないが，一般集団のそれと比較すると発

生頻度に有意差のある所見が存在する．皮慮紋理には

人種差があり，したがって日本人のKlinefelter症候

群の皮膚紋理所見については日本人の特徴がある．こ

れらの点についてはKomatzらの研究が詳しい22－28）．

 Klinefelter症候群の平均母年齢は一般集団のそれ

よりも高く46），小松45）の93例では，31．7歳で29．1歳

とになっている．出生時の母年齢の分布は2峰性45）

で，このことは高齢の母から出生する群と高年齢に関

係なく出生する群とが存在することを意味し，さらに

Klinefelter症候群の60％は卵子のXX染色体の不分

離によるXMXMYによるもの35）で，高齢の母にこの

不分離が多く発生する13）ことに基因する．

 新生児の性染色質検査の結果からみるとKlinefelter

症候群の発生頻度は男児の0．17％46）であり，精神薄弱

児の0．48～0．85％2・30・42），低知能非行犯罪者のL97％8），

生殖不能男子の1e～20％33）がKlinefelter症候群に該

当する．しかし，最近では先進国における高齢女性の

出産の減少につれて，Klinefelter症候群の発生頻度

も減少し；最近の新生児調査によると0．1％の発生頻

度：になっている45）．
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Fig． 2． Chromosome analyses showing kariotype of 46， XXY in the patient （top） and 45，

    XX in his mother （bottom）． One chromosome 14 is missing and an additiona1 large

    metacentric chromosome （indicated by an arrow） is present． The 13； 14 Robertsonian

    translocation was confirmed by Giemsa staining．

 Klinefelter症例群における核型はXXYが基本で

あり，66％s），82％i3）を占める．京都大学医学部附属

病院泌尿器科において経験した111例の核型では94％

となっている（Table 1）．

 Klinefelter症候群と常染色体異常を合併した二重

異数性の症例も報告されている．そのなかでは，Down

症候群との合併（48，XXY， tG）7・16・18・38）がもっとも

多く13），ほかに（48，XXY，＋18）37），三重の染色体
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異常［48，XXY，十21， t（6；10）］1）が報告されてい

 る．

 D；D転座はふつう本症例のようにD群の相同染色

体の1つが他のD群のそれに転座するもので，1つの

大きなmetacentric chromosomeが形成される．この

D；D転座は常染色体異常のなかでは2番目に多く，

D；G転座の約4倍である．このD；D転座は従来
DI3， D14， D15の識別が不能でD；D translocation

として一括して取扱われてきた．近年各染色体の

DNA合成の非同調性が報告され9・10），これをオート

ラジオグラフィー法で確認することでD群転座の染色

体の判別3，11・43）が可能となった．最近は染色体分課法

（chromosome banding techniques）が開発され，いわ

ゆるqバンド法やGバンド法などの染色法が普及

し，これで各染色体が識別される．D群染色体が非相

同染色体と転座を起こすとき，D15は転座を起こし

にくく，D群間の転座でも本症例のようにD13， D14

の転座が多い14・32）．

 現在までにわが国において報告されたKlinefelter

症候群172例の集計で核型をみると，本症例のような

Robertsonian balanced I 3q；14q translocationを伴

うような核型は報告されていない46）．ただ本泌尿器科

で経験した111例のKlinefeiter症候群の核型には本

症例のほか｝こ，D；Dtranslocationを伴う二重異数性

を示す1症例があるが，これも本症例と同じくD13；

D14 translocationと推測される、なお，このような

D；Dtranslocat三〇nの第1例はKlinefelter症候群に

合併し，本症例と同様な核型を有する症例で発見され

ている4）．

 D；D相互転座を有する症例は表現型に異常を呈さ

ないのがふつうであるが5・17・29，36・4e，41・44），無脳症を含

む神経系の異常を合併した家系20）も報告されている．

D；D染色体転座保有の家系では流産や異数体の発生

が多いとの報告6・39）もあるが，必ずしもすべての保小

者が流産するわけではない15）．本症例の家系でも流産

が少ない，D；Dbalanced translocationの保因者に

おける流産の発生率（女性保因者の流産発生率：0．16，

男性保因者の流産発生率：0．09）は一般集団における

それと有意差はない17）．正常な表現型の保剛者からの

balanced translocationの分離率（segrcgation ratio）

は0，5517）または0．612，31）である．

 いずれにせよD；Dtranslocationを伴うKlinefelter

症候群の発生は1，000，000 live b三rths lこ1例と推定さ

れる36）ものでSparagona and Slnith36）によれば3例

の報告しかなかったと述べている．

結 語

 原発性不妊を主訴とした28歳，男子の染色体分析の

結果，13q；14q Robertsonian balanced亡ranslocation

を伴うKlinefelter症候群［46， XXY， t（13q，14q）］

であることが判明した．この異常染色体は母親から

transmitしたものであった．この母子においてKline－

felter症候群に特有な表現型以外の外部奇型は認めら

れなかった．
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