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Androgen insensitivity syndrome, gonadectomy, estrogen supplementation a 23-year-old single female

visited our gynecological clinic because of primary amenorrhea. The patient's breast development was

good. However the patient had thin pubic hair and blind-ending vagina. Serum levels of estrogen E2,

testosterone, luteinizing hormone (LH) and follide stimulating hormone (FSH) were 37.0, 497 pg/ml, 22.0

and 8.7 mIU/ml, respectively. Chromosomal analysis was a karyotype of 46, XY. There was no uterus

and no ovaries. However, there were bilateral inguinal elastic masses which were gonads. The patient was

diagnosed with complete androgen insensitivity syndrome and bilateral gonadectomy was performed. The

postoperative course was good and the patient is receiving estrogen replacement therapy.

(Hinyokika Kiyo 55 : 277-280, 2009)
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緒 言

精巣性女性化症は，性染色体は XY の男性型を示

し精巣が存在するにもかかわらず，表現型が女性であ

る男性半陰陽の一型である1)．本疾患は，ステロイド

ホルモン不応症であり，性の分化が阻害され，染色体

の性と表現型の性の不一致が起こることが本態であ

る．今回われわれは，精巣性女性化症の 1例を経験し

たので，若干の文献的考察を加え報告する．

症 例

患者 : 23歳，独身

主訴 :無月経

既往歴・家族歴 :特記事項なし

現病歴 :生来無月経であった．性交経験あり．20歳

を過ぎても月経がなく，2006年11月 9日，当院産婦人

科受診．

来院時現症 : 身長 : 155 cm，体重 : 70 kg．乳房 :

Tanner 4 型，恥毛 : Tanner 2 型．外陰は女性型，膣

は 6.4 cm，盲端であった (Fig. 1）．両側鼠径部に腫瘤

を触知した．

検査所見 : E2 37.0 pg/ml，テストステロン 497 pg/

ml，LH 22.0 mIU/ml，FSH 8.7 mIU/ml．染色体検

査 : 46XY．

画像診断 : MRI にて，子宮・卵巣は認めず，両側

性腺を鼠径管内に認めた (Fig. 2）．

以上より，精巣性女性化症（完全型）と診断し，

2007年 3月 7日，当科にて，経皮的に両側性腺摘出術

を施行 (Fig. 3）．

病理標本の検査所見 : 萎縮した精細管が散在し，

sertoli cell (＋），leydig cell (＋），精子 (−) (Fig. 4）．

術後，エストロゲン補充療法にてフォローアップし

ている．

考 察

Androgen insensitivity syndrome（精巣性女性化症）

は，X染色体連関の劣性遺伝を示す疾患で，男性仮性

半陰陽の一種とされてきた．近年，半陰陽という用語

が不適切であるという意見があり，disorder sex of

development という用語が提唱され，性分化異常の命

名法も問題となっている2)．本症は男性型の性染色体

で精巣もアンドロゲン分泌機能を有するが，アンドロ

ゲンレセプター (AR) の異常により作用が発現され

ない結果，男性化が障害されている病態で，アンドロ

ゲン不応症の 1種である1)．本症について，今回の経

験をもとに文献的考察を行ったところ，日本における

症例数は約400例で，男性13万人に 1人の割合で存在

する3)．また，本症の遺伝形式はX染色体依存性劣性
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遺伝で，carrier の女性から出生した男子の約50％に

発生するとされている．家族内発生の報告も多く，本

邦でも約43％に家族内発生を認めたとの報告もあ

る4)．初診時の主訴は，無月経，鼠径ヘルニア，外性

器異常の順に多く，報告によると，女児鼠径ヘルニア

の 1∼ 2％は本症であるとも言われている5)．その身

体的特徴は，女性型の皮下脂肪，体型を有し，乳房の

発達は良好も乳頭は小児様であることもあり，腋毛，

恥毛は欠如または非常に少なく，外陰部は女性型であ

るが陰唇の発達は不良で膣は盲端，内性器（子宮）は

欠如，精巣に精子形成能がなく間質は著明に増生し，

精巣からはエストロゲンとアンドロゲンの分泌を認め

る，と報告されている6)．性腺の位置は鼠径部にある

ものが約60％，次いで腹腔内，陰唇内の順に多いとさ

れている．さらに，本症は完全型と，軽度男性化を示

す不完全型が存在し，これらはおのおの別々の家系に

発生することが知られている7)．本症例は，体格，外

陰部が女性型であり，Wolff 管由来の精巣上体や精嚢

への分化が見られず，完全型であると考えられた．

精巣性女性化症における問題点として，本症の性腺

は悪性腫瘍化の可能性が高いこと，および染色体の性

と表現型の性が不一致であることが挙げられる．本症

候群における性腺の悪性化率については，25歳までが

3.6％，50歳までが33％との報告があり8)，予防的な

性腺摘出が必要である．しかし，その時期について

は，思春期以前の悪性化が稀であり，また精巣より分

泌されるテストステロン由来のエストロゲンが女性と

しての 2次性徴発現に必要なため，思春期以降が好ま

しいと考えられる9)．また，性腺摘出については，近

年腹腔鏡下手術を施行するケースが報告されてい
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Fig. 1. The patient was a phenotypic complete
female with breast (A) and vagina (B),
exclusive of thin pubic hair.
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Fig. 2. On MRI, there were bilateral inguinal
masses which were gonads (A) and the uterus
and ovaries were absent (B).
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る10)．低侵襲で安全な方法とされているが，本症例

は両側性腺とも鼠径部に存在したため経皮的に摘出を

行った．また術後に骨量低下を予防し，女性としての

性同一性をもたせ，また更年期障害類似症状を予防す

るために，エストロゲン補充療法が必要とされてい

る8,10,11)．現在のところエストロゲン補充療法を行っ

ており，経過は良好であり，引き続き経過観察を行う

こととしている．

本症における病状の告知について，まず母親（でき

れば両親）へ疾患を正しく伝えて理解してもらい，そ

の後本人へ直接告知することが必要とされている12)．

その内容は，1）月経が発来しない，2）妊孕性が望め

ない，3）女性として性生活・結婚が可能，4）性腺摘

出後の女性ホルモン投与が必要であることである．患

者は発見されるまで女性として育てられていることが

多く，また外見上も女性型であり，性腺摘出後も女性

として養育することが多く，その病名（自身の染色体

など）の告知や病態の説明には非常にデリケートな問

題を含んでおり，頻回に説明を行うとともに精神的な

ケアが重要である．また，QOL と性差に関する心理

的特性は正常女性と変わりがないとの報告もある

が13)，本症例においては，発見が23歳で思春期後で

あり，また家族や本人の受け入れが良かったため，当

科で性腺摘出を行うことに同意を得ることができ，こ

のまま女性として生活していくことになった．妊孕性

は望めないが女性として生活していくことをサポート

することが大切であると思われた．

結 語

当科で経験した精巣性女性化症の 1例について文献

的考察を加えて報告した．
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Fig. 3. We performed bilateral gonadectomy (A).
These masses looked like normal testes (B).
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Fig. 4. Pathological findings showed atrophic
seminiferous tubules, sertoli cells and leydig
cells, but there was no sperm.
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