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   Two cases of mixed gonadal dysgenesis were herein reported． Case one was a 16－year－old， legally

male patient and the other was a 1 1－year－old， aiso legally male patient．

   Sex chromosome analysis revealed mosaicism of 45XO／46XY jn both cases．

   A hypop， lastic uterus with fal！opian tube， a testicle on one side and a streak gonad on the other

side were discovered at exploratory laparotomy in each cases．

   Intersexuality is found with high incidence in patients with cryptorchidism and hypospadias．

In these cases， a complete evaluation is warranted and following examinations should be carried out；

karyotype， retrograde urethrogram， cystoscopy， gonadal biopsy and abdominal exploration， if necessary，

to look for mdtlerian structures．

   Frequent occurrence of gonadal malignancy is pointed out after orchiopexy in cases of mixed

gonadal dysgenesis， so follow’ up is throughly necessary．
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 男性半陰陽の中で，1側性腺が精巣で反対側は

streak g〔madである症例を， Sohva11）は1964年

atyPical or mixed gonadal dysgenesisと名づけ別の

範鴫に入れるべきことを提唱した．本症の特徴はXO

／XYのmosalcを基本とする性染色体異常の存在す

ること，性腺腫瘍の合併が高頻度であることであり，

Takayasuら（1970）2），片山ら（1970）3），森Uiら（1970）4），

下下ら（19． 71＞5’，高安ら（1977）t’），によって本邦にお

いても報告きれている．われわれの教室においても2

例の混合型性腺形成不全症を経験したので報告し，本

邦報告例，26例について検討を加える．

症 例 報 告

 症例1：Y．H．16歳，戸籍上男

 主訴：外陰部の異常，右陰嚢内容の欠如

 家族歴：父27歳，母26歳のときの第2子．両親に血

縁関係は無い．同胞合計4名，いずれも先天異常を認

めていない，とくに父親およびその家系に性器異常を

主とした先天異常は認められない．

 既往歴：先天性聾

 現病歴：母体妊娠中ホルモン剤を服用したことなく，

経過は順調で満期正常分娩であった．田下時外尿道口

の位置異常を指摘されたが外性器は！］性型であった・

4～5歳ごろ母親が右陰嚢内容の欠如に気付いたが

放置していた．14歳時当科受診し，陰茎部尿道ド裂，

右腹部停留睾丸，左ソ径部停留睾丸の診断を受けた，

ig73年9月，尿道形成術わよび睾丸固定術の目的で入

院した．

 現症：身長144 Cin，体IR 36 kgで同年齢リ」躯li平均

よりも小さい．女性様乳房を認め．腋毛は無く，陰毛

の発育は悪い（Fig．1）．頸はやや短いが四肢の延長，

外反肘はない．陰茎は長さ4cmで右陰嚢内容を欠

如し，左睾丸はソ径部にあり大ききは1．4×3．4cmで

ある．前、＝∠1腺は小さく触知しえない．陰茎部尿道ド裂

があり外尿道［部はあたかも大陰唇のごとき印象を受

ける（Fig．2）．

 検査所児：．［fiL圧」20／80 nmiHg，脈拍96／mi11・尿

所見，異常なし，血液一般所見，赤If［L球476×10／4

11）n）3，Hb 14．2g／dl，白血球5000／Mm3， Ht 41％．梅

毒血清反応陰性．」血1液化学．BUN 1 1 mg／dl， Cr O．9

mg／dl， Na 142mEq／L， K 3．7mEqlL， Cl 106mEq／L，

Ca 9．7mg／dl， P 4．4mgfdl， T． cholesterol 135nig／d］，

総蛋白6．9gfdl， GOT 25， GPT l l，ZST 9．7， TTT

4．｛，，空腹時血糖86m9／dL腎機能， PsP l5分値32％，

120分・言卜70％，Fishberg LO26，

 sex chromatin testは陰性であり，末梢血白血球培

養による染色体構成は，45xo／46XYのモザイクと

判定された（Fig．3），

 内分泌学的検査成績は，尿1卜17－KS排泄値3．6～

4．7mg／day，17－OHCS排泄f直 11．3～19．3m9／day と

正常であった．血中LH値およびFSH値の前値は

4．8mlUt’ml，23mlU／mlで正常範囲であった． LH－

RH 100μ9静注刺激により，それぞれLH f直84， FSH

値148に上昇した．また血中テストステロン前値は

460ng／dlで年齢相当男子における正常範囲内にあt） ，

hCG 20〔IO単位3日連続筋lll刺激によって最高値

1000μ9／d！にまで上昇した．

 X線所！Ll：腹部および骨盤部の単純撮影では異常所

見を認めなかったがDIPでは両側ともに腎長・脚llの廻

転異常を認めた（Fig．4）．逆行性尿道膀胱造影を行な

うと，膣およびhypoplasticな子宮の陰影が認められ

tこ（Fig．5）．

 手術所見：全麻下にまず内視鏡検査を行ない後部尿

道に膣が開口しているのを確認した．下腹部正中切開

で骨盤腔に到達すると，子宮および膣を発見し，その

右側上方に卵管らしい索状物が骨盤壁に延びていたが

性腺らしい実質を発見できず，卵巣らしい小塊のみを

認めこれを摘除した．反対側は左ソ径部にほぼ正常大

Fig． 1， General appearance
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Fig． 2． External genitalia

Fig． 3． Karyotype showing the

15XO ce11 line

Fig． 1． DIP



 Fig． 5． UCG． An arrow showing hypoplastic uterine

    Fig． 7． Left testicular tissue
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Fig． 13． DIP

Fig． 14． UCG
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Fig． 16． Streak gonad
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の睾丸および副睾丸を見出し，睾丸生検を行なった．

精管を剥離すると膣左側に並行して走っていた．睾

丸を左陰嚢底部に固定し，子宮および膣を摘除した

（Fig・6）・尿道下裂に対しては，索切除術とNesbit法

による第1次尿道形成術を行なった．

 翌年3月，第2次尿道形成術をGrawford－Ohtaguro

法にて行ない自然排尿可能となっている．術後4年半

の現在，固定した睾丸に腫瘍の発育を疑わせる所見は

無い．

 病理組織所見：左側睾丸四四細管は萎縮性で造精細

胞はみられず，間質は疎であるがLeydig細胞は認め

られる（Fig・7）・卵巣らしき小塊は，波状の結合組織

からなるstreak gonadであった（Fig．8）．摘出した

子宮と卵管は組織学的に確認しえた（Fig・9，10）・

 症例2：LY．11歳，戸籍上町

 主訴：外陰部の異常

 家族歴：父32歳，母27歳のときの第3子．両親に

血縁関係はない．同胞合計3名．いつれも先天異常を

認めていない．とくに父親およびその家系に性器異常

を主とした先天異常は認められない．

 既往歴：生来健康で外陰部の異常が存在する以外特

記すべき疾患はない．

 現病歴：母体妊娠申ホルモン剤を服用したこともな

く，経過は順調で満期正常分娩，生下時体重35009

であった．田下時外尿道口が陰嚢部に開口し，左陰嚢

内容の欠如を指摘されていた．1964年8月置生後2カ

月），長崎大学泌尿器科を受診し，陰嚢部尿道下裂，

左停留睾丸の診断を受けた．1973年7月，当科入院し，

索切除術および左睾丸固定術を試みたが，睾丸はソ

径部には発見できず，試験的露出を試みたが，後腹膜

腔にも睾丸らしい組織や，精管を認めず，先天性単睾

丸症と診断された．翌年12月Cvawford－Ohtaguro法

による尿道形成術が施行されたが，外尿道口部の狭窄，

丁丁形成をきたし失敗している．1975年7月再び尿道

形成術を希望して入院した．

 現症：身長137cm，体：重38 kg．栄養良好で同年

齢男性平均よりも大きい．女性様乳房はなく，頸はや

や短いが，四肢の延長，外反肘はなく，やや肥満気味

の体格である．顔面，胸部に特記すべき所見はない．

左ソ径部に約10cmの手術搬痕を認めケロイドを形

成している．陰茎は長き約3cmで，外尿道口は陰茎

陰嚢移行部に開口しており，陰茎腹側に形成した振子

部尿道は閉塞している．左側陰嚢の発育は悪く非対称

的である．右側陰嚢内には正常大の睾丸，副睾丸精

管を触れる．前立腺は小さく触知しえない．

 検査所見：血圧120／70mmHg，脈拍90／min・尿所

見異常なし．血液一般所見，赤血球463×104／mm3，

Hb l 2．19／dl，白血球4900／mm3， Ht 38．0％．梅毒血清

応陰性．血清電解質，肝機能検査に異常はない．腎機

能，PSP 15分値25％，120分計72％， Fishberg LO28・

 Sex chromatin testは陰性であり，染色体分析は

骨髄直接穿刺法による白血球培養を行ない45，xo／

46，XYのモザイクであった・Y染色体はキナクリン

マスタードによる螢光を発することが確かめられた．

（Fig． 11， 12）．

 内分泌学的検査成績は，尿申17－KS排泄値2・7～

4．9mg／day，17－OHCS排泄値4・5～5・6mg／dayと正

常であった．血申LH値およびFSH値の前値は，

11．OmlU／ml，5．5mIU／mlで， LH－RH 100μg静注

刺激により， LH値39・OmlU／m1， FSH値5・8m

IUfmlと反応しt． また血中テストステロン前値は

248ng／dlで年齢相当男子における正常範囲内にあり，

hCG 3000単位3日連続筋注刺激によって最高値884

ng／dlに上昇した．

 X線所見：胸部，腹部単純撮影では異常所見を認め

ない．DIPで馬蹄鉄腎の所見を得た（Fig・13）・逆行

Table 1． Variants of mixed gonadal dysgenesis

  （modi丘ed伽m Sohva11964）

Group工：Patien†s with unilateral tes†is

     a ） Testis and streak or embryonic gonad

     b｝ Testis and no gonad

     c〕Tes†iculGr tissue in severely dysgene刊。 gonod
       and streak or embryonic gonad

Group E二Patien†s wi†h unilateral ovGry

     a） Ovary and streak

     b） Ovary and no gonad

Group皿：Potients with unilateral gonadobfiastoma obscuring

    ’gonad of origin

     a ） Gonadoblastorna ana streak

     b） Gonadoblastoma and no gonad
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Table 2． Reported cases of mixed gonal dysgenesis

NO， Author
   Date

Age ， Externq，I
Le“№＝m sex         geni ta lia

GOnad Uterine Sex chromatin
Karyotype

Complication References

． Momose
i962

2・ ﾃmo†。

3， Sotoma
  1964

i6
F

6
M

27
M

4， Takai 6．
   lg6’4’” M
5・

u既q 3
6・ |i 12

7・艘himQ？

8．Qio－ta－guro 14，
            M   l966

9・隣shL p
・］O． tAlirAanybayashi 33

   1967

11． S．qk－ai t
   1967

12． M．qtJsunaga 29
   1968            F

13， Takayasu 2－7

   i970’ F
14・ ｼ写ぎn  昏．

15． Katayama 1］
   i9 70 M

I6． M． o－rVa f 8

   1970 ’M
17． Shimoe 25
   ］971 F

1 8． Sakal
   l971

19． Shln
   l972

20， Ohnishi
   l973

2 1． ’ ya－kqya＄u
   1974

22． Tia．一ka．yasu

   19’74

 6

M

25
 F

3m
 F

IO
M

2
F

25． Fu ku ta n［ 13

   1975    F幽

24・ ｬ勢Gsu 2含

25， Case 1 16
M

26． Case 2 i．1
            M

Ambiguous

Male
Hypospadia

Ma［e
Hypo＄padia

AmbiguOus

Ambiguous

Ambiguous

’ Fe male

Mde
Hypospad la

Ferna le

Female

Female

Femele

Arnbiguous

Male

Ambiguoqs
HypoSpad．ia
Ambiguous

Ambiguous

A，rnbiguou，s，

Hypos”pad io ’

Fema le

Fema le

Fema le

Ma ［e

Hypo＄padia

Male
Hypospadia

R；testis
L：gonadal・
 dysgenesis

R轍魚
L：testis

R：testis
L．ld?W需†｝c

R：none
L：†es重is

R：testis

L：streak

R：testis
L：嵂Ql
R： testis

L・亀葛紬

R：testis
L・ |麟融

ヒ：灘親

R；†esすis

L：

|旨
B撒き。l
  qpb引o
R；†es才is

L： ｽ線1
R： streqk gonad

L：tes・tis

R： testis

L：none

R：testis

Ll譜舗
R： t’ ?唐狽奄

L：none
R： testis

L：dysgenetic

R：

L；|ど
R： te＄tis

L：

ﾈ昌
R：testis
L： e論
R： testis

L： gorpaqa 1

  ’ap［as［a

Rl
|菖
L＝†〔耕is

R： T鼎．
L：tes寸is

R： 蛯Wど

L：すestis

R： Tお舗

L： testis

R：testis
L：

e需

｛十）

（十）

｛十）

c十）

（十）

（十）

c十）

（十）

（十）

｛十）

〈十）

（十）

（十）

（千1

（十）

（十｝

（十）

〈十）

c十）

（十）

（十）

c十）

｛十〉

 （一）

XY

c一＞

xo／xy
愈）

憂7｝

憂7）

（r）

XY

（一）

  XY

（一）

XY

×δ七二

〈一）

XY

x6汲Y

XOIXYq一

XOIXYIXYY

 （一｝

XOIXY

 （一｝

XY

xo／× y

XO／ × ￥／ ×YY

Turoer stig 一

mata

teratocar一一

。［noma

Turner stig 一 ’

mg絶

Turner stig 一

mata
Wilrns tumor
（bilateral）

9瀦鑑、i旨i論

門脇瀦巻m、
gyng，comastig ．．，

（＝「or†lc coarc†GけIon

Turner stigmata

XYIXY十mar gonadqb［qstoma

XY

 （一）

xo／xy

 ｛一）

xo／×y

horseshoq kidney

9ynecomastia
deafness

horse＄hoe ’kidney．

9

15

14

15

3

5

16

17

18

3

3

19

 2

20

3

4

5

21

22

25

24

24

12

6
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性尿道膀胱造影を行なうと，後部尿道より，膣，左卵

管らしい陰影が認められた（Fig．14）．

 手術所見：下腹部正中切開で骨盤腔に到達すると，

膀胱後面に発育不良の子宮を認め，左側に卵管が存在

したが卵巣は認めず，卵管先端は結合織よりなる小塊

となっていたのでいずれも摘除した．右側には精管が

存在し右陰嚢内の睾丸および副睾丸に連なり，ほぼ正

常であった．睾丸生検を行ない，陰茎腹面の閉塞した

尿道および二二を切除し，外尿道口を陰嚢部に形成し

た．同年12月，ご次的にGrawf・rd－Ohtagur・法によ

る尿道形成術を行ない二二形成もなく自然排尿が可能

となった．術後2年半の現在，右陰嚢内睾丸に腫瘍の

発育を疑わせる所見はない．

 病理組織所見：右側生検睾丸組織では精細管は萎縮

性で，結合織中にごくまばらにLcydig細胞が認めら

れる・萎縮性の造精細胞がまばらにみられる（Fig・15）・

左側性腺は波状の結合組織からなるstreak g・nadで

あった（Fig・16）．摘出した子宮と左卵管は組織学的に

も確認しえた（Fig．17，18），

考 察

 外性器が両性様でMuller氏子由来の内性器が存在

し，1側性腺がdysgenetic testis，，反対側の性腺が

ovarian streakである非対称的な性腺の構造を有する

半陰陽の存在はPich（1937）7）以来古くから知られて

いた．Sohval（1964）1）は1側性腺が睾丸，反対側性腺

がstreak gonadである症例をatypical or mixed

gonadal dysgencsisと名づけ，独立疾患とみなすこと

を提点した．本症患者における性染色体構成の基本型

は，45，XO／46， XYのモザイクであり，細胞遺伝学

的には真性半陰陽，男性半陰陽，性腺形成不全症の

ちょうど中間に位置すると考えられている．Zahら

（1975）8）はvariant formをも含めmixed gonadal

dysgenesisをTable 1・のごとく分類し，欧米での症

例112例について詳述している．本邦での報告例は，

百瀬ら（1962）9）以来自験例2例を加えて，われわれ

の調べえた範囲内では26例になる（Tablc 2）．

 診断確定時の年齢は3カ月から33歳までで，0～9

歳：9｛列，10～19歳：10修FL 20～29歳：6｛列，33歳：

1例であった．20歳までにmixcd gonadal dysgenesis

と診断されたものは19例（73．0％）であった．

 社会的性（legal sex）は男性：10例（38・4％），女性：

14例（53・8％）記載なし：2例で，女性がやや多かっ

た．

 外性器の形態は，男性型：7例（26．9％），女性型：

8例（30．7％），両性型：8例（30．7％），記載なし：3

例となっている．両性型に遭遇した8例のうち6例

（75％）は女性としてlegal sexを決定されている．

陰核肥大を示すもの7例，尿道下裂を認めるもの8例

であり，mixed gonadal dysgenesisにおける外性器

所見は程度の差はあっても，ambiguous typeを示

すものがほとんどである．尿道下裂を認めた8例の内

7例（87．5％）は停留睾丸が合併しており，正常の陰

嚢内に睾丸組織を認めたのはわれわれの症例2のみ

であった．尿道下裂と停留睾丸を合併する症例では

intersexである可能性が大きいことは，すでに報告き

れており，Rajferら（1976）10）は，45例のうちmixed

gonadal dysgencsis 4例を含む，20例（53．3％）の高

率でintersexを認めたと述べている．森田ら（1970）

4）は，停留睾丸を合併した尿道下裂と診断して睾丸固

定術を行ない，術後5年目に同側睾丸腫瘍を発見し，

mixed gonadal dysgenesisと確定診断しえた症例を

報告し，充分検討する必要のあることをすでに報告し

ているが，われわれの症例2も，9歳時左睾丸固定術

を試み睾丸組織を見出せないまま，先天性単睾丸症で

あろうということで充分な検索を行なわず，正確な診

断を成しえなかったことは大いに反省すべきであった．

本症例は睾丸腫瘍の発生は認めていないが，そのdis－

positionは充分あり厳重な経過観察が必要である．尿

道下裂と停留睾丸が合併する場合には，性染色体構成

は逆行性尿道造影，膀胱鏡検査，睾丸生検が必要であ

り，MUIIer二二由来の内性器確認のためには試験開

腹も必要である．われわれの症例は逆行性尿道造影で，

Fig．5，14に示すように，子宮および卵管の陰影を認

め，開腹術によって確かめた．

 子宮の存在が確かめられた症例は23例（88．4％），記

載なし3例，卵管の存在が確認されたもの20例（76．9

％），記載なし6例であった．

 sex chromatinは記載のあった17例，全例がnega－

tiveであり，性染色体構成は， xY型：Io例， xO／xY

型：6例，その他のモザイク型：5例，記載なし：5

例であった．xo／XY型に比しXY型が多数を占め

るのは，高安ら（1977）6）がすでに指摘しているように，

本邦例での特徴であるが，森田ら（1970）4）も述べてい

るようにXOIXYモザイクの表現型の相違は各種組

織における細胞分布や，被検組織によりその構成が異

なる場合があり，染免体検査は可及的多数の組織につ

いてなされるべきであると指摘されている．Bergada

ら（1962）11）は asymmltrical gonadal differentiation

10例のうち，性染色体がXO／XYであったものは1

例のみであったが，各所の組織を検索すれば，その可

能性は充分考えられると述べている．
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 身体的特徴としてTurner stigmataの指摘された

症例は4例（15・3％）であった．その他の身体的合併

症としては，馬蹄鉄腎：3例，両側回転異常腎：2例，

不完全重複尿管：2例，女性乳房：2例，nephr・一

blastoma， L型腎，ソ径ヘルニア，大動脈狭i窄症，先

天性聾がそれぞれ1例であった．

 性腺腫瘍の合併は4例（15．4％）にみられ，terato－

carcinoma， choriocarcinoma， malignant teratoma，

gonadoblastomaがそれぞれ1例であった．この内，

睾丸固定術に発生した3例は固定後，4年から7年後

に発見されており，術後も充分な経過観察の必要なこ

とを物語っている．福谷ら（1975）12）はmixed gona－

dal dysgenesisでは臨床的に男性化症状を呈しても睾

丸機能障害が存在し，そのため下垂体ゴナドト．ロビン

過剰分泌状態にあることを指摘し，mixed gonadal

dysgenesisにおける性腺腫瘍発生の原因にもなりうる

と述べている．

結 語

 1、16歳，戸籍上男性および11歳，戸籍．ヒ男性にお

ける混合型性腺形成不全症の2例について報告した．

性染色体構成は両症例とも，xo／XYのモザイクで

あった．

 2・尿道下裂と停留睾丸を合併する場合にはintersex

の可能性があり，充分な検討が必要であることを指摘

した．

 3．本邦報告例，26例について文献的考察を行ない，

mixed gon4dal dysgenesisにおいては睾丸固定術を行

なっても，控腺腫瘍の発生の危検性があり，充分な経

過観察の必要性があることを指摘した．
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