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ファラスの急激な成長によって発見 された

性腺形成不全型男性仮性半陰陽の1例
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   A case of male dysgenetic pseudohermaphroditism detected by the rapid growth of phallus is 
reported. A 10-year-old girl with rapid growth of a phallus during the past 6 months was referred to 
our clinic. Physical examination revealed a normally located urethral meatus and introitus with a 1.5 

 cm  X  4 cm phallus. Radiographic studies revealed a vagina, uterus and fallopian tube-like structures. 
Karyotype was a mosaicism with 46, XY (71.5%), 45, X (26%), and others (2.5%). Bilateral gonads 
were dysgenetic testicular tissue with gonadoblastoma. Focal dysgerminoma was developed on the 
left side. Bilateral gonadectomy and feminizing phalloplasty were performed. 

                                               (Acta Urol. Jpn.  44: 57-59, 1998) 
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緒 言

maledysgeneticpseudo-hermaphroditism,(以 下

MDP)は 両 側の精巣 と発達 した子宮卵管 を持ち,男

性仮性 半陰陽の一つ と して知 られているト3)戸 籍上

の女児 と して成長 し,10歳 に なってフ ァラスの急激な

発達 によって発 見されたMDPの1例 を報告す る.

症 例

患者:10歳,女 児(戸 籍上)

主訴:フ ァラスの急激な発達

家族歴:特 記事項 なし

既往歴:3歳 時 にファラスが大 きい とい うことで当

院(内 科)を 受診 したが特 に異常 とい う程度で はない

と診断 されて放置 された.

現 病歴:初 診の半年前 から,フ ァラスが急激 に伸張

を始め,弟(8歳)か らも指摘 されるほどになったた

め,再 度当院 を受診 した.

初 診 時 所 見:身 長 は125.7cm(-1.8SD),体 重 は

29kg(肥 満 度12.6%)で,翼 状 頸,楯 状 胸,外 反 肘

な ど のTurner徴 候 を 認 め た.乳 房 はTanner分 類 の

1度,恥 毛 は 認 め ら れ な か っ た.フ ァ ラ ス は 径1.5

cm,長 さ4cmと 巨 大 で あ る が,尿 道 を 伴 わ ず,尿

道 口 と膣 開 口 部 は 正 常 な 位 置 に 認 め ら れ た(Fig.1).

検 査 所 見:尿 道 口 と膣 開 口 部 に カ テ ー テ ル を挿 入 し

て 造 影 検 査 を行 う と,尿 生 殖 洞 は 見 ら れ ず,膀 胱 と膣

は独 立 して 存 在 し,子 宮 と卵 管 と 思 わ れ る 構 造 が 認 め

ら れ た(Fig.2).内 分 泌 学 検 査 で は 血 中 の テ ス トス テ

ロ ン は2.27ng/ml,エ ス ト ロ ジ ェ ン は15.6pg/ml

で あ っ た が,HCG-HMGテ ス ト に対 して,お の お の

最 大4.91ng/ml,10pg/ml以 下 と い う 値 を 示 し た.

染 色 体 は46,x,idic(Y)143個(71.5%),45,x52

個(26%),47,x,+idic(Y)×24個(2%),47,

XY,+idic(Y)1個(o.5%)の モ ザ イ ク で あ っ た

(fluorescencein-・situhypridization,FISH法 に よ

る).
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Fig.2.Cystographyandvaginographyreveal-
inguterus(arrow)andfallopiantubes.
Vagina(withlargecatheter)issepa-
ratedfromurethra(thincatheter).

手術所 見:確 定 診断 と外 陰形成術 の 目的で手術 を

行 った.下 腹部正中にて切開 し,膀 胱後部を調べた と

ころ,鳩 卵大の子宮 および卵 管に類似 した構造 を認め

た.こ れに付着 して右 に径lcm,左 に径2cmの 性

腺様組織が発見 された.こ れ らの一部 を生検 し迅速病

理検 査 を行 うと,右 はdysplastictestis,左 はgona-

doblastomaと 報 告 されたため,MDPと 診 断 して左

右 の組 織 を摘 除 した.病 理 の最 終診 断 で は両 側 に
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Fig.3.a:Photomicrographshowsdysgenetic

seminiferoustubules(onthelower

half)andgonadoblastoma(onthe

upPerha豆f)ofthelefttestis(×40,

HEstain).b:Focaldysgerminoma

(arrow)inthecenterofthegonadob-

lastomadevelopedfromlefttestis

(×200,HEstain).

dysplastictestisと,そ こか ら移行 してい くgonado-

blastomaが 認 め られ,左 側 で はその 一部 にdysger-

minomaへ の 変化 が見 られた(Fig.3a,b).ま た,

この患児 は今後 も女児 として養育す ることにな ったの

で,フ ァラスに対 して は陰核縮小形成術 を行 った.

術 後経過:手 術創 の治癒は良好 で,外 陰部の形態 は

正常 の女性 型 となった.dysgerminomaと し ての変

化は きわめて限局 した ものであ り,こ れ以上の切 除や

放射線療法,化 学療法 は行わずに,厳 重 な経過観察 を

行 うことに した.術 後の血中テス トステロ ン値 は検出

限界以下 となっていた.

考 察

われわれはこの症例 をMDPと 診断 した.MDP

はRajferら の定義によれば,両 側に異形成の精巣を

持ち,ミ,ラ ー管由来の子宮,卵 管系が発達していて

男性化が不十分な疾患である.多 くはas,XYの 染色

体をもつが,実 際には45,X/46,XYを 含むかなり広

範囲な染色体の多様性を持った症候群であ り,広 義の

MGDの1種 と考 えられるト3)典 型的なMGDの 場
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合 はstreakgonadが 特 徴 であ るが,こ れは卵巣 が変

化 した もので45,XのTurner症 候 群に 見 られる要素

であ る.MPDの 症 例 でTurner症 候 をもつ ものは実

際 はほとんど見 られない4)自 験例 は表現型や染色体

検査 の結果 か ら見 る とstreakgonadを 持 っていて も

おか しくないが,両 側の性腺 は精巣で,形 成不全 を呈

していた.子 宮卵管系 の発達 はMullerianinhibiting

factor(MIF)の 分 泌不足 かその分泌時期が 遅れた,

あ るいはMIFに 対 す る反応性 の異常 と考 えられる.

また精管,精 嚢,精 巣上体等 のWolff管 系 器官 は見

当た らず,こ れらの発達 を促進す るべ きア ンドロジェ

ンの作用 も不十分であ った と推測 される.そ れで も幼

児期 に はわずか な男性 化 を示 したが,見 逃 されて し

まった.

で は,短 期 聞に急激な ファルスの発達 を見たのはな

ぜか.思 春期 の発来 によるLHRHの 急 激な分泌に精

巣が反応 したため と考 えて よいのか.あ るいはgona-

doblastomaか らア ン ドロ ジェ ンが 生産 され たため

か1).も し その よ うな機 序 に対 して は負 の フ ィー ド

バ ックに よってLH,FSHが 低 値 にな ると考え られ

るが,LH,FSHの 値 は それ ぞ れ6.65mIU/ml,

30.69mIU/mlと 正 常域 にあ り,LHRHを 負 荷 して

30分 後 には81.36mlU/ml,56.39mlU/mlと 反 応

性 に上昇が見 られ調節性があ るので,原 因 としては考

えに くい.結 局今回のフ ァラス急 成長 の原因 を決定す

るのは困難 であ る.こ のような染色体 の異常か ら思春

期 以 降成 人 に なって 発現 を した症 例 の報 告 は あ る

が1'5),思 春 期前期 に も発現 の可能性があ るとい うこ

とをわれわれ は認識 してお く必要 があろう。

次 に,性 腺腫瘍の治療 をどうす るか.MDPの 性 腺

が腫 瘍 化 しや す い と い うこ と は周 知 の事 実 で あ

るト3'5)し か し自験例 の ようにgonadoblastomaの

一 部 にdysgerminomaが 合 併 した とい う例 は
,46,

XXあ る いは45,Xの 卵巣 に見 られた報告 はあるが,

精 巣か ら発生 した とい う報告 は見 られ なか った6'10)

gonadoblastoma自 体 も悪性化す る可能性が高 く最初

か ら性腺 を全摘 して しまえば結果 としては よかった.

自験例 では当該組織が確 かに性腺であ るか どうか,ま

た卵精巣 な どの可能性 を確認す るために生検 を行 った

ために,腫 瘍細胞播種 の危険性が考慮 されたが,し か

し,病 理検 査で はdysgerminomaは ご く小 さ く,生

検部分 から離れて完全 に切除 されているため に追加の

化学療法や放射線照射 は不要であろ うという結論に達

した.今 後 は,テ ス トス テ ロンだけで な く他 の腫瘍

マ ーカーや画像診断 によって厳重な追跡 を行 っていか

なければならない.

結 語

59

女 児 として10歳 まで成長 し,フ ァラスの急激な発達

によって発 見 されたMDPの1例 を報告 した.性 腺

は両側 ともgonadoblastomaを 伴 う精 巣で あ り左 側

にはdysgerminomaが 見 られた.
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