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染色体異常をともなう男性不妊

第3報:46,XYq一

神戸大学医学部泌尿器科学教室(主 任:守 殿貞夫教授)

羽 間 稔,中 野 正 則,篠 崎 雅 史,藤 澤 正 人

岡本 恭 行,岡 伸 俊,浜 口 毅 樹,岡 田 弘

荒 川 創 一,浜 見 学,松 本 修,守 殿 貞 夫

国立神戸病院泌尿器科(院 長:石 神裏次)

梅 津 敬 一,石 神 裏 次

MALE INFERTILITY WITH CHROMOSOMAL ABNORMALITIES

III. 46, XYq-

Minoru HAZAMA, Masanori NAKANO, Masashi  SHINOZAKI, 

Masato FUJISAWA, Yasuyuki OKAMOTO, Nobutoshi OKA, 
 Takeki HAMAGUCHI, Hiroshi OKADA, Soichi ARAKAWA, 

Gaku HAMAMI, Osamu MATSUMOTO and Sadao KAMIDONO 

  From the Department of Urology, School of Medicine, Kobe University 

                  (Director: Prof. S. Kamidono)

    Keiichi UMEZU and JOji ISHIGAMI 

From the Department of Urology, Kobe National Hospital 
           (Chief  : Dr. J. Ish iga m i )

   A deletion of the long arm of the Y chromosome (46, XYq-) was found in two cases with normal male 
habitus but with azoospermia.The first case was of a 28-year-old married man, an office worker, com-

plaining of infertility. His height was 153 cm, weight 57 kg and distance of extended hand 152 cm. Both 
testes were 13 ml in size. The second case was a 32-year-old married man, a fireman, complaining of 
infertility. His height was 160 cm, weight 64 kg and distance of extended hand 161 cm. Both testes were 
10 ml in size. In each case, the external genitalia showed a normal male type, but azoospermia was iden-
tified in semen analysis. The testicular biopsy specimens revealed spermatogenic arrest with thickening 
of basement membrane. Chromosomal analysis showed 46, XYq- karyotype. Basal serum levels of lutein-
izing hormone and follicle-stimulating hormone were slightly elevated and the serum testosterone level 
was within normal limits. Eight cases of 46, XYq- karyotype in the Japanese literature including our cases 
were reviewed. 

                                               (Acta Urol. Jpn. 34: 1063-1068, 1988)

Key words: 46, XYq-, Male infertility, Chromosomal abnormalities, Azoospermia, Y chromosome

緒 言

Y染 色体構造異常はきわめて稀で,臨 床像 との相関

も明らかではない.今 回,著 老は男性不妊外来を訪れ

たY染 色体長腕の欠失がみ られ る核型46,XYq一 の2

症例を経験 したので,文 献的考察を加え報告する.

症 例

症例1:28歳,男 性,会 社 員

主 訴1不 妊

既 往 歴 ・家 族 歴:1949年11月24日,父27歳,母21歳

時 に満 期 安産 で 出 生.そ の後,既 往歴 に 特記 す べ き こ

とはな い.

現 病 歴:1976年 に結 婚.半 年 間 の避 妊 の 後,約2年
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Fig.1.染 色 体分 析;qお よびG染 色 法 で核 型46,

XYq一 と同定(症 例1)
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染色体分析=q染 色法 で核型46,XYq一 と

同定(症 例2)

Table1.自 験例各種 内分泌負荷試験 の基礎値,反 応値

hCGtestCaselCase2

beforeafter beforeafter

testosterone(ng/m1)8.316.8 4,010.6

LH-RHtest

time(min) 03060120 03060120

LH(mlU/mD27.214296。871.6

FSH(mlU/mD23。566.552.758.0

20,112113882.1

22.946.550.536.6

clomiphenetest

beforeafter beforeafter

testOSterOne(ng/ml)

LH(mlU/m1)

FSH(mlU/ml)

8.315.4

27.233.7

23.531.3

4.08.8

20.112.9

22.919,3

TRHtest

time(min) 03060120 03060120

PRL(ng/ml)26.550.029.329.8

TSH(μU/ml)5.212.211.55.8

4.89.616.86。9

n.d.3.45,71.9

T3(ng/dD

T4(μ9/dl)

T3-uptake(%)

175

8.1

29.1

112

9.2

32.2

間,正 常な性生活が 経過 す る も妊娠 の成立をみず,

1978年10月27日,挙 児希望にて当科を受診 した.妻 に

産婦人科的異常は認めない.

現症=身 長153cm,体 重57kg,指 極152cm.胸

腹 部理学的所見に異常な く,女 性化乳房 も認め ない.

陰毛 お よび 陰茎の発育は正常男性型で あるが仮性包

茎.精 巣は両側 とも13ml.触 診上,精 巣上体,前 立

腺 に異常所見はない.

血液一般,血 液生化学的検査,免 疫学的検査:異 常

な し.

精液検査:精 液量2.Oml.遠 沈に よって も精液中に

精子は認め られ なか った.

精嚢造影:石 神 ・森 の分類1)に よる1型,成 人型.

男子小子宮 および精路通過障害は認め られ なか った.

精巣組織所見=精 細管は軽度の基底膜の肥厚を とも

な うsPermatogenicarrestの 像が大部分を しめ,間

質Leydig細 胞の中等度増生がみ られた.

染色体検査=qお よびG染 色法でY染 色体の長腕欠
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Fig.3.hCGtest(hCG5,000単 位3日 間 連 続 筋 注)

失が認 め られ,核 型46,XYq一 と同定 された(Fig.1).

症例2132歳 男性,消 防 士

主訴1不 妊

既往歴 ・家族 歴=特 記 す べ き こ とは な い.

現病歴:1978年 に 結婚 性 生活 に 異 常 な く4年 経 過

す るも妻に 妊娠 を み ず,1982年ll月12日,挙 児 希 望に

て当科 を受 診 した.妻 は28歳 で産 婦 人科 的 に異 常 を認

めない.

現症:,身 長160cm,体 重64kg,指 極161cm.胸

腹部理学 的所 見 に 異常 な く女性 化 乳 房 は な い.外 陰部

は正常男 性型 で 精 巣 容量 は 両 側 と も10ml.触 診 上,

精巣上体,前 立 腺 に異 常 所 見 は な い.

血 液一般,血 液 生 化学 的 検査,免 疫学 的 検 査:異 常

な し.
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精 液 検査=精 液量2.7ml,遠 沈に よ って も無精 子 症

であ った.

精 嚢造 影 ・石 神 ・森 の分 類 に よる 皿型,老 人 型.男

子 小子 宮 お よび精 路 通過 障 害 は認 め られ なか った,

精 巣組 織 所 見:精 細 管 は基 底 膜 の 肥厚 を と もな う

sPermatogenicarrcstの 像 を示 し,一 部 に は硝 子 化

した もの も み られ る。 問 質Leydig細 胞 の 増 生は な

い,

染 色体 検 査:Q染 色法 でY染 色 体 の長 腕 欠 失(46,

XYq-)が 認 め られ た(Fig.2).

内分 泌学 的 検査=症 例1お よび2の 各種 内分 泌 検 査

成 績 お よび 負荷 試 験 の基 礎値,反 応値 をTable1に

示 した.基 礎値 で はtestosteronc,PRL,TSH,T3,

T4,T3・uptakeは 正 常 域 に あ った が,gonadotropin

はや や 高値 で あ った.hCGtest(hCG5000単 位3日

間連 続 筋注)で のtestosterone値 は 基 礎 値,反 応値

とも正常 対 照 群 と同 等 で,自 験25例 のKlinefelter症

候 群 の 平均 値 よ り良 好 な反 応 を示 した(Fig,3).1.H-

RHtest(LH-RH100μ9静 注)で はLH,FSHと

も基 礎 値 は や や 高 く最 大反 応 率 は軽 度低 下 して い る

が,症 例1は 注射 後30分 に ピー クを もつ 正 常 と同様 の

パ タ ー ンであ った.し か し症 例2は60分 で ピー クを示

し,反 応 が遅 延す る傾 向 に あ った.こ れ ら の反 応 は

hyperstimulation状 態 に あ るKlinefelter症 候 群 に

比べ る と,よ り正常 に近 い反応 で あ った(Fig.4).

clomiphenetcst(clomiphenecitrate50mg,14日

間連 続経 口投 与)に お け るtestosterone,LH,FSH

値 は症 例1で は 正常 群 と同様 に 負荷 後,増 加 傾 向を示

した が,症 例2のgonadotropin値 はKlinefelter

症 候 群 と同 じ よ う に 減 少 し た(Fig.5).TRHtest
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(TRH500μ9静 注)で は,症 例1はTRH,PRL

とも正 常群,Klinefelter症 候 群 と 同 じく負 荷30分 後

に ピー クを もつ 正常 反 応 で あ った が,症 例2で は 両者

と も ピー クが60分 に遅 れ,正 常 群 と比 べ やや 低 反 応 で

あ った(Fig.6).

考 察

染色体構造異常は一般的に まず染色体 の切断がお こ

り,次 いで誤 った再結 合がお こるとい う二段階を経て

発生す る2).Y染 色体構造異常 としては,染 色体に切

断が生 じ,そ の 染色体 の一部が失 わ れ た 欠失:de1

(Yp),del(Yq),そ の特殊型 と して 染色体の短腕,

長腕両端に切断が生 じ,断 端 同士が癒合 して環状にな

った環状染色体lr(Y),2個 の 染色体間で,一 方の

染色体 の切断端 が 他方 の染色体 に 付着 した 転座:t

(Y),転 座 に由来する変異染色体:der(Y),染 色体

の2ヵ 所 で 切断 が お こ り,切 断点間の染色体部分が

180。回転 して逆方 向に再結合 した 逆位linv(Yp+,

q-),両 腕の長 さ が全 く等 しい中部着糸型の染色体で

分染 パターン も完全 に 対称的 で あ る 同腕染色体:i

(Y),相 同染色体間 における非対称交換が動原体のき

わめて近傍 でお こった 結果 生 じた 二動原体染色体=

dic(Yp),dic(Yq),染 色体の 一部分が二つ以上重な

っている重複:dup(Y),そ の他,他 の染色体に組み

こまれた挿入 ・ins(Y),付 随体:s(Y)な どが報告さ

れている.

これ らの中で,Y染 色体長腕が欠失 した46,XYq一

は稀 な染色体異常 で,1961年 にVaharuら3)に より

第1例 が報告 され て以来,本 邦においては1978年 の原

田らの報告4)か ら自験2例 まで8例 の報告をみ るにす
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Table2.核 型46,XY(㌃ 本 邦 報告 例

垂勝瓠告看耀告年年● 主
女姓化齢性墨鶴二次知能訴 身長 佑重 揃極 精 媒

乳 房具 常憧 微遅砥

出生時年●精 巣 組 繊 精液所見 衰現型 染 色 偉

父 母

、 原田1978"廷 身長1調.7鵠

性 器2山田197921161

驚青不良

外陰郁3藤田1駒3111錦32
.5奇 形

4広 川198333不 妊159.566161

5管 川198333不 妊16154

6堀19S730不 経tro65

7臼 験例1987お 不 妊15357152

8自 験例198732不 妊160馴161

一 十 十 正 常 大

低精子形戒十 十 一 一 錘 小
戒熟精子は極少

十

男惟46,XYq-31循

男性46・XY『 一

舅性46,XYq-2523

一+壌ll姜 灘 惚 瓢 欝 ・精子闘 鵠XY・ ・1

右6祀十 一

左7哩

両4m2

germrnalcellaρlas+a無 精 子 症 男惟46,XYq-2824

無精子症 男惟 妬,XVq璽

一 十 一 両13麟25perrnatogenrcarrest無 精 子 症 勇惟46 ,XYq-2721

一 十 両10剛Isperm8togenrcarrest無 精 子症 男惟46日XVq一

ぎない(Table2)s-e).こ れ ら8例 の 初診 時年 齢 は11

歳か ら48歳 で表 現型 は す べ て男 性.出 生 時 の父 の年 齢

は平均27.8歳,母 の年 齢 は24.8歳 で特 に 高 い もの で は

なか った.主 訴 は不 妊 が5例,低 身長,性 器発 育 不 良

お よび外 陰 部奇 形 各1例 で 男性 不 妊外 来 で発 見 され る

ものが多 い.身 長 は138～170cmで,成 人7例 の平

均は157.6cmで あ り,自 験31例 のKlinefelter症 候

群患者 の平 均に 比 べ 有意 に低 か った.体 重 は32.5～

66kg(成 人6例 の平 均48.5kg)で,指 極 は 身長 に比

して 一1～+1.5cmと 類 宙 官 症体 型 に み られ る よ うな

延長 はみ られ な か った.女 性化 乳 房 は記 載 の あ った5

例中1例,尿 道下 裂,陰 茎 陰嚢 不 完 全位 置 異 常 な どの

外性器異 常 は7例 中2例,第 二 次 性徴 の遅 延 が6例 中

1例,知 能 の遅延 が6例 中1例 に 認 め られ た,精 巣 は

1例 で正 常大 と報 告 さ れ て い る が 他 は共 通 して小 さ

く,組 織 学的 所 見 で も精 細 管 の硝 子化 を しめ す ものか

らspermatogenicarrestま で で,造 精 機 能 障害 が 明

らか であ った.こ のた め精 液 検 査 を 行 った5例 全 例 が

無精子 症 で あ った.外 国 文献 で は 実子 を 得 た,あ るい

は精子 が認 め られ た とす る もの もあ るが1"-13),無 精 子

症で あ った と報 告 す る も の が 多 い14-16).内 分 泌学 的

には血 中testosterone値 は 自験2例 を 含 め正 常9)あ

るい は 低 値4-8),g。nadotropinは 正 常5),や や 高

値7-9》,異 常 高値4・5)な ど と 報告 さ れ て い る・hCG

testでtestosteroneは 正 常 対 照 と 同 じ く良 好 な上 昇

反応を示 し,LH-RHtestで は ほ ぼ正 常 か や や 低 反

応S)で あ った.各 症 例 に よ り間脳 一 下 垂 体 一精 巣 系 は

多少 の違 い は あ るが,精 巣機 能 障 害 の程 度 に よっ て,

正常 か らhypergonadotropichypogonad五sm型1へ

移行 を示 す もの と考 え られ た,

P

q

11 }HYA〔TDF〕 ㍊ 決定因子

1

1

2

Y

騰
身長

精子形成因子3
免疫抑制
歯サイズ

Fig.7.Y染 色 体 のgenemapt7)

近 年,細 胞遺 伝 学 や遺 伝 子工 学 の 発達 に と もな い,さ

ま ざ まな遺 伝 子 マ … ピン グの手 法 に よ って多 くの遺 伝

子 が 特 定 の染 色体 に 帰 属 され つ つ あ る.こ れ に よって

つ くられた ヒ トの遺 伝子 地 図(genemap)に よる と,

Y染 色 体 の短 腕 にはH-Y抗 原 を支 配 す る遺 伝 子 と考

え られ てい る精 巣決 定 因子(TDF:testisdetermin-

ingfactor)が 存 在 し,一 方,長 腕 の動 原体 近傍 に は

spermatogenesisをcontrolす る 精子 形 成 因 子3

(SP3),ま た身 長(STA),免 疫 抑 制(IS)な らび に

歯 サ イ ズ(TS)な どに 関 与す る因子 が 局 在 す る とい

わ れ て い る(Fig.7)17・18).本 症 に お い ては 短 腕が 存

在 す るため 精 巣 が発 生 し表 現 型 は男 性 型 とな るが,長

腕 欠 失 のた め,造 精 機 能 障害 多 くは無 精子 症,低 身 長

な どの 臨床 縁 が あ らわ れ て くる もの と考 え られ た.

結 語

男性不妊を主訴 とした核型46,XYq一 の2例 を経験

したので,若 干の文献的考察を加え報告 した.
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