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　　　　　　　　　緒　　言

　男性 仮性半陰陽は
， 染色体が XY と男性型を示

す に もか か わ らず，外性器が女性型を示す疾患で

あるが
， そ の 原因 は様 々 で ある．

　今回我 々 は ，原発性無月経に よ り来院 した 16歳

の 高校生 で ， 染色体が XY ， 内分泌 学的検索に よ り

17
，
20−desmolase 欠損症 と考 え ら れ る 症例を経験

した の で 報 告す る，

　　　　　　　　　症　　例

　年齢 ：16歳 9 ヵ 月．

　主 訴 ：原発性無月経．

　既往歴 ：特記すべ ぎこ とな し．

　家族歴 ：両親に 血族結婚は な く，同胞 は姉が ひ

と りい る が
， 特 に 異常は な い ．血 族 に も性分化異

常を疑わ せ る者は 認め られな い。

　現病歴 ：15歳 3 ヵ 月の 時 ， 原発性無月経を 主 訴

と して 近医を受診 し，ホ ル モ ソ 療法等の 治療を う

けた が，月経は発来しな か つ た ，そ の 後経過を み

て い た が
， や は り月経が発来 しない た め ，当科を

受診し た ．

　初 診時所見 ：写真 1 に 示 した よ うに ，外形は 女

性型で ，身長 161cm ，体重50kg， 外表奇形 は 特 に

認 め られ なか つ た ．乳房お よ び乳頭 の 発育は 不 良

で あつ た．鼠径部 に停留睾丸 を思わ せ る腫瘤 を触

辣

韈

写真 1　 全身像

れ なか つ た．外性 器は
， 写真 2 に 示 した よ うに

，

陰毛は ほ とん どなく，未熟な女性型で あつ た が，

陰核の 肥大は 認め な か つ た．腟は 狭小で ， 腟鏡診，

双合診は 不 可能で あ り， 直腸診 に て ， 子宮お よび

附属器を触知 し なか つ た ．尿道は 腟入 口 部の 前壁

に 開 口 し て い た．

　
’
般検査所見 ：

一般血 液検査所見，血液生化学

検査所見は 正常範 囲内で あつ た ．α
一fetoprotein，
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写 真 2　外陰部所 見

表 1　 内分泌検査所見

LHFSHprolactinT

，

T3Ts

　uptake

TSHprogesterone

certicosterone

aldosterone

17．hydroxyprogesterene
11・deoxycortisol
dehydreepiandrosterone

androstenedione

testesterone

estradio1

尿中 pregnanedioI

尿中 pregnanetriol

尿中 17KS

43．lmIU ／ml

15．2mlU ！mI

8．4ng ！mt

　9．4 μ9／dl

　150ng／dl

1．Ol4

，0μU ！ml

O2ng ！ml

7．41ng ／ml

　 73ng！ml

　O．6ng！ml

O、263　ng ／ml

5．5ng／ml
O．2 ロ9 ／ml

O．5ng／ml

　7．1ng ／ml

O．40nlg！day
O．46rng／day
2．36mg ／day

　以上 の 所見よ り，androstenedione 以下の 合成

障害が 考 え られ ，
1720 −desmolase欠損症 が疑わ

れた ．

　手術時所見お よ び組織所見 ：Pfannenstie1横切

開に て 開腹 した ，子宮 ， 卵管 ， 卵巣は 存在せ ず，

腟は 盲端に終 っ て い た ．両側鼠径管内に 拇指頭大

の 腫瘤を認め ，泌尿器科医の 協力の もと に ，腹膜

外よ り切除し た ，写真 3は そ の 切 除標本で あ るが，

表面平滑・白色で ，重量 は左右 と も10gで あつ た．

組織学的に は い ずれ も睾丸 で ， 精細管 は萎縮性 で

あ り，精子形成は な く，間質 の 拡大を認め た （写

真 4）．術後 LH 　77．OmlU ／ml ，　FSH 　75．5mlU ／ml

と gonadotropin の 上昇を認め た が
，
　testosterone

は 0．5ng／ml と変化 し なか つ た ，術後経過 は 順調

で ， 術後10日 目に 退 院 し た ．現在外来に て 経過を

観察 して い るが
， 特 に 睾丸摘出に 基づ く自覚症状

を訴 えて い ない．

36
’
只ゲー650 4 ⊂

写真 3　 切除標 本

CEA も正 常範囲内で あつ た．染色体検 査で は 46

XY の 正常男性型で ， 常染色体に は異常を認 め な

か つ た ．

　内分泌 学的検査所見 ：表 1 に 示 した よ うに ，

LH は 高値 で あ つ た．　 FSH ，
　 prolactin ，

　 thyroid

hormone は 正 常範囲内で あ つ た ．　 progesterone，

corticosterone ，　 aldosterone ，　 17−

hydroxyprogesterone ，　11・deoxycortisol，　dehy・

droepiandrosterone（DHEA ）も正 常で あっ た．

androstenedione ，　testosterone，　estradio1 は低値

を 示 し た ．尿 中 pregnanediol，　 pregnanetriol ，

17KS は 正 常で あつ た． 写真 4　睾丸 組織濛 （x400 ，　 II．E，）
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　　　　　　　　 考　　察

　性染色体が XY と正常男性型で あつ て も，外性

器が女性型を示 す も の は XY −femaleと総称され

て い る．胎生期 に お い て，外性器は 本来女性型へ

と分化 する よ う に プ ロ グ ラ ム され て い る の で，

XY 個体が男性型 へ と分化す るた め に は
，
　 H −Y 抗

原 と呼ぼれ る精巣誘導物質の 働 きに よ り，まず精

巣が分化 し，そ こ で 産生 され る MUIler管抑制物

質が，胎生初期に MUIIer 管 を退縮 させ る と と も

に ，精巣 か ら産 生 され た testosterone が Wolff

管 ， 外性器の 分化 を促進す る こ とが必要と考 え ら

れ て い る，

　XY −femaleに は種 々 の 病 因 が考え られ るが ， そ

の 機序 と し て は
，

1）胎生期初期 の H −Y 抗原 の 欠

損，2）H −Y 抗原に 対す る反応性 の 欠如，3）胎生

期の 性腺に お け る androgen の 合成障害 ， 4） an −

drogenに 対す る標的臓器 の 反応性の 欠如 ， な どが

考え られ る
3）
．

　XY −female の 中で 比較的 popular な もの に は

testicular　 feminization力二あ り，本邦で も73例 以

上 が報告 され て い る
1｝．本症 は androgen に 対す る

感 受 性 の 欠 如 に 起 因 す る 疾 患 で あ り，5α
一

dihydrotestosterone　receptor の 異常で ある と考

え られ て い る．睾メL組織を鼠径部，陰唇部ある い

は腹腔内に 有 し， 子 宮 ， 卵管 ， 卵巣を欠如す るが，

第二 次性徴の 発達は 比較的 よ く， 内分泌学的に も

LH ，　testosterone ，　estradiol は 高値を示す とされ

て い る．本症例 に お い て は
， 鼠径管内に睾丸 を有

す るもの の
，
testosterone

，
　estrogen は 低値を示 し

て お り， また 第 二 次性徴を欠如す る こ と に よ り

testicular　feminization　eよ否定的 と考える の が妥

当 で あ ろ う． ま た ， testosterone を 5α
一di・

hydrotestosteroneに 変換す る 5α ・reductase 欠損

症で も testosteroneは 高値か
， 少な くとも男性 の

正 常 範 囲 内 を 示 す こ と か ら，本 症 例 は 5α
・

reductase 欠損症に も該当し ない と考 えられる．

　H ・Y 抗原 の 欠損また は 反応性 の 欠如 に よ つ て

お こ る gonadal　dysgenesisで は，外性器は未熟な

女性型 で
， 乳房の 発育は悪 く， 陰毛 もほ と ん ど認

め られ な い が，内性器 は睾丸 の 分化が な い た め，

子宮 ， 卵巣 の 分化 が 完全 に 抑 え られず ， streak

gonado の 状態 に ある．内分泌学的に は
，
　LH

，
　FSH

が 高 値，testosterone は 女 性 の 正 常 範 囲 内，

estrogen が低値で あ る の を特徴とし て い る，本症

例 に お い て は ，手術時に 子宮，卵巣等の M 削 ler管

由来臓器 が完全 に 欠如し て い る こ とが確認され，

か つ 睾丸を認め た こ とに よ り本疾患を除外診断で

きる もの と考 えられ る．

　17
，
20−desmolase欠 損 症は ，1972年 Zachmann

et　 al．
4｝
に よ つ て初め て 報告 された疾患であ るが ，

pregnenolone，17・hydroxyprogesteroneか ら tes・

tosteroneへ の 合 成 が 障害 さ れ て い る た め
，

DHEA ，　 testosterone ，　 estrogen が低値を示す と

さ れ て い る，
．・一方 ， 尿 中 pregnanediol ，

pregnanetriol，170HCS ，17KS は 正 常範囲 内に 留

まる とされ て い る．本疾患は X 染色体に よ る遺伝

性疾患で あ り， 完全欠損症 と不完全欠損症が存在

す る，完全欠損症で は 表現型 は女性で あるが，陰

毛 を欠 き， 性腺として 睾丸を有す る，不完全 欠損

症で は ， 外性器に 男性化徴候 と少量の 陰毛を認め ，

性腺とし て睾丸 を有す る．

　 ま た ，1976年 Goebelsmann　et　 aL2 ）をよ，外性器

は 女 性 型で，testosteroneは低 値を 示 した が，

DHEA が正 常で ある17，
20・desmolase欠損症 の 亜

型 を報告し て い る．Zachmann　et　aL5）
も1982年に

同様 の 症例を報告 し，こ れ ら の例 （type　2）は 最

初の 報告例 （type　1）に比較 し，胎生期 に testos −

terone を全 く欠如 して お り，
　 type　1が 」

‘
お よ び

d4　 pathway の 不 完全欠損で ある の に 対 し，　 type

2 は ず pathway の 完全 欠 損 で あろ うと し て い

る．そ し て ，
DHEA と androstenedione は 17・

hydroxypregnenolone，17−hydroxyprogesterone

か ら単
一

の 酵素に よ り直接作 られ るわ け で は な

く，い くつ か の 中間生成物の 存在が想定され る こ

とか ら ，
type 　1患者で は 中間生成物に 作用する ，

d4，　 d5　 pathway に 共通 な，非特 異的 な perox・

ydase が欠損 し て い る の に 対 し ，
　 type　2 患者で は

ri4　 pathway の み に 作 用 す る 特 異 的 な17，20・

desmolaseが欠 損 し て い る の で は な い か と推論 し

て い る．

　以 上 の 点か ら，今回経験 した男性仮性 半陰陽例

を ， 我 々 は ，17，20・desmolase欠損症（Zachmann ・
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type　2） と診断 し た．

　　　　　　　　　 結　 　語

　今回 我 々 は 17
，
20−desmolase欠損症 と考 え られ

る非常 に稀 な症例を経験 し た の で 報告 し ， 若干の

文献的考察を 加 えた．
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