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症例報告 

鼠径ヘルニア手術を契機に判明した46,XY性分化疾患の2例 

Two cases of 46,XY differences/disorders of sex development in patients with 

inguinal hernia 
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〈概要〉 

46,XY 性分化疾患（ differences/disorders of sex 

development：DSD）は，46,XY の核型をもつ性分化

疾患であり，性腺，内外性器に様々な程度の男性化障

害を認める．社会的に女性として養育されていた児

において，腹腔鏡下鼠径ヘルニア手術の際に精巣を

指摘され，46,XY DSD の診断に至った 2 症例を報告

する．2 例とも会陰部に膣を認め，その直上に尿道が

開口しており，女性型外性器を呈していた．症例 1 （0

歳 6 か月）は，子宮は認めず，両側鼠径部に精巣を

有し，十分なテストステロン分泌が認められた．症例

2 （1 歳 8 か月）は，陰核肥大と左鼠径部に精巣を有

し，低形成の子宮を認めた．hCG 負荷試験にてテス

トステロンの上昇を認めた．以上より，いずれの症例

も胎児期に脳がアンドロゲン暴露を受けた可能性を

有するため，性自認の確認が必要と考えられた． 

女児の鼠経ヘルニアの診察時にはDSDを念頭にお

く必要があり，DSD を疑った場合には，慎重な精査

と包括的対応が必要となる． 

 

〈緒言〉 

46,XY 性分化疾患（ differences/disorders of sex 

development：DSD）は，精巣・卵巣や性器の発育が

非典型的である状態と定義される疾患群であり，そ

の頻度は 4,500 人に 1 人と推定されている 1)．DSD

は性染色体の核型により，46,XY DSD，46,XX DSD，

性染色体性 DSD に大別される．既知の DSD 原因遺

伝子が同定できる症例は約 30%にとどまり，多くは

原因不明である． 

46,XY DSD は，46,XY の核型をもつ性分化疾患で

あり，性腺，内外性器に様々な程度の男性化障害を認

める．本症の原因は，(i) 精巣の分化異常あるいは，

(ii) 精巣由来ホルモン合成障害や作用障害に大別さ

れる 2)．本症における外性器は，小陰茎，尿道下裂，

停留精巣から正常女性型まで幅広い表現型を呈する．

特に女性型に近い外性器を呈する場合には，社会的

に女性として養育され，鼠経ヘルニアや思春期以降 
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の無月経が受診の契機となるため，診断や治療が遅

れることが多い．女児鼠径ヘルニアの約 1%に DSD

症例が同定される 3)．腹腔鏡下鼠径ヘルニア手術で

は内性器の様子を容易に観察することができるため，

偶発的に DSD の診断に至ることがある 4)． 

われわれは，社会的に女性として養育されていた

児において，腹腔鏡下鼠径ヘルニア手術の際に精巣

を指摘され精査により 46,XY DSD と判明した 2 症例

を経験したので報告する． 

 

〈症例〉 

症例 1：0 歳 6 か月，女児 

主訴：鼠径部膨隆 

周産期歴：在胎 39 週 0 日，出生体重 3076 g，正常分

娩にて出生． 

既往歴：特記事項なし． 

家族歴：特記事項なし． 

現病歴：鼠径部の膨隆を主訴に，近医を受診し鼠径ヘ

ルニアと診断され，手術目的で当院小児外科を受診

した．腹腔鏡下手術の際に両側鼠径部の脱出臓器が

精巣であること，さらに腹腔内に子宮を認めなかっ

たことから，精査目的で当科紹介となった． 

外性器所見：両側鼠径部に長径約 10 mm の腫瘤を触

知，陰核横経 3 mm，会陰部に膣を認め，尿道は膣直

上に開口し，陰唇に色素沈着はなく，会陰周囲に腫瘤

は触知しなかった（図 1）． 

MRI 所見：両側鼠径部に精巣を認め（図 2），ミュラ

ー管遺残と思われる索状構造物と尾側に膣を認めた． 

血液検査所見：G 分染法にて 46,XY と判明した．内

分泌学的検査では，AMH 429 ng/mL，LH 2.68 mUI/mL，

FSH 0.69 mUI/mL，テストステロン 5.65 ng/mL，エス

トラジオール <10.0 pg/mL であった（表 1）． 

経過：両親には本児が 46,XY DSD であること，両側

性腺は精巣であり，十分なテストステロン分泌能を

有していること，将来の性自認が男性よりとなる可 

 

能性があることを説明した．両親は，上記を理解した

上で，社会的性は女性のままで児の成長を見守る選

択をした． 

 

 

図1 外性器所見 (症例1) 
陰核横径は3 mm、陰核肥大を認めない． 

会陰部に膣を認め、その直上に尿道が開口している． 

 

 

図2 骨盤部MRI、T2強調画像 (症例1) 
両側鼠径部に精巣を認める（矢印）． 

 

症例 2：1 歳 8 か月，女児 

主訴：左鼠径部膨隆 

周産期歴：在胎 40 週 1 日，出生体重 3004 g，正常分

娩にて出生． 

既往歴：特記事項なし． 

家族歴：特記事項なし． 

現病歴：左鼠径ヘルニア手術のため近医総合病院を

受診した．腹腔鏡下手術の際に，左腹腔外脱出臓器が

精巣であり，腹腔内右側に精巣様構造物が認められ

たこと，さらに子宮を認めなかったことから，精査の 
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図3 外性器所見 (症例2) 
陰核横径は7 mmと陰核肥大を認める（矢印）． 

会陰部に膣を認め，その直上に尿道が開口している． 

 

ため当院当科受診となった． 

外性器所見：会陰部左側に腫瘤を触知した．陰核横径

7 mm と陰核肥大あり，会陰部に膣を認め，尿道は膣

直上に開口していた（図 3）． 

MRI 所見：左鼠径部に精巣を認め（図 4），右外腸骨

領域に卵精巣様の性腺，低形成の子宮と膣を認めた． 

 

 

図4 骨盤部MRI、T2強調画像 (症例2) 
左鼠径部精巣を認める（矢印）． 

 

血液検査所見：G 分染法にて 46,XY と判明した．内

分泌学的検査では，AMH 2.1 ng/mL，LH 8.88 mUI/mL，

FSH 22.72 mUI/mL，テストステロン <0.1 ng/mL，エ

ストラジオール <10.0 pg/mL であった．hCG 負荷試

験（hCG 3000 単位/m2，3 日間連続筋注）を実施した．

hCG 負荷後にテストステロンの上昇（0.11→4.51 

ng/mL）を認めた．また，hCG 負荷後の T/DHT 比は 

表1 血液検査結果  

  症例1 症例2 正常範囲 

年齢  0歳6か月 1歳8か月  

G-banding  46,XY 46,XY  

LH mUI/mL 2.68 8.88 
男児 10歳未満: 0.02-0.15 

女児 10歳未満: 0.01-0.09 

FSH mUI/mL 0.69 22.72 
男児 10歳未満: 0.38-1.11 

女児 10歳未満: 0.54-2.47 

Testosterone ng/mL 5.65 <0.1 
男児: 1歳未満: 0.12-0.21、1-6歳: 0.03-0.32 

女児: 測定感度以下 

hCG負荷後のtestosterone ng/mL ‐ 4.51 Tanner stage Ⅰ 1.73±27 

hCG負荷後のDHT* pg/mL ‐ 500.1  

T/DHT  ‐ 9.02 <10 (prepuberty) 

Estrogen pg/mL <10.0 <10.0 男児: 6.0-23.2, 女児: 5.7-29.7 

AMH ng/mL 429 2.1 
1か月-0.9歳: 男児 97.9±34.3、女児 2.5±3.0 

1-4.9歳: 男児 111.1±37.0 

ACTH pg/mL 23.3 20.4 
1歳未満: 男児 23.8±11.2、女児 25.8±12.0 

1-2歳未満: 男児 18.7±6.8、女児 18.4±7.4 

Cortisol μg/dL 2.79 5.05 乳児: 3-23、幼児: 6-22 

DHEA-S μg/dL 22 6 1歳: 男児 42、女児 50 (50パーセンタイル) 

* DHT: Dihydrotestosterone 

表1 血液検査結果  

  症例1 症例2 正常範囲 

年齢  0歳6か月 1歳8か月  

G-banding  46,XY 46,XY  

LH mUI/mL 2.68 8.88 
男児 10歳未満: 0.02-0.15 

女児 10歳未満: 0.01-0.09 

FSH mUI/mL 0.69 22.72 
男児 10歳未満: 0.38-1.11 

女児 10歳未満: 0.54-2.47 

Testosterone ng/mL 5.65 <0.1 
男児: 1歳未満: 0.12-0.21、1-6歳: 0.03-0.32 

女児: 測定感度以下 

hCG負荷後のtestosterone ng/mL ‐ 4.51 Tanner stage Ⅰ 1.73±27 

hCG負荷後のDHT* pg/mL ‐ 500.1  

T/DHT  ‐ 9.02 <10 (prepuberty) 

Estrogen pg/mL <10.0 <10.0 男児: 6.0-23.2, 女児: 5.7-29.7 

AMH ng/mL 429 2.1 
1か月-0.9歳: 男児 97.9±34.3、女児 2.5±3.0 

1-4.9歳: 男児 111.1±37.0 

ACTH pg/mL 23.3 20.4 
1歳未満: 男児 23.8±11.2、女児 25.8±12.0 

1-2歳未満: 男児 18.7±6.8、女児 18.4±7.4 

Cortisol μg/dL 2.79 5.05 乳児: 3-23、幼児: 6-22 

DHEA-S μg/dL 22 6 1歳: 男児 42、女児 50 (50パーセンタイル) 

* DHT: Dihydrotestosterone 
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9.02 であった（表 1）． 

経過：両親には本児が 46,XY DSD であること，hCG

負荷試験にてテストステロン分泌が確認されたこと

から，機能を有する精巣が存在し，将来の性自認が男

性よりとなる可能性があることを説明した．両親は，

上記を理解した上で，社会的性は女性のままで児の

成長を見守る選択をした． 

 

〈考案〉 

 鼠径ヘルニアを契機に 46,XY DSD の診断に至った

女児として養育されていた 2 症例を経験した． 

2 症例とも，鼠径ヘルニア手術時に脱出臓器が精巣

であること，腹腔内に子宮が同定できなかったこと

より精査に至った．女児の鼠径ヘルニアにおいては

本人，家族の身体的・心理的負担を考慮すると，術前

に詳細な外性器診察や超音波検査等が実施されるこ

とが望ましい． 

症例 1 は両側鼠径に腫瘤を触知し，症例 2 は陰核

肥大があり，左鼠径部に腫瘤を触知したが，2 症例と

も出生時あるいは乳児健診の際に，これらの異常に

気づかれることはなかった．非典型的外性器所見は

DSD 診断の手がかりとして重要であるため，出生時

や乳児健診時には，注意深い外性器診察が求められ

る．一方，外性器がほぼ正常女性型を呈し，精巣が腹

腔内にある場合は，出生時や乳児健診時に 46,XY 

DSD の診断をすることは困難である．このような症

例では，鼠径ヘルニアや虫垂炎などの腹部疾患の精

査時，あるいは思春期以降の無月経により気づかれ

るため診断が遅れることが多い． 

46,XY DSD は，(i) 精巣分化の異常と，(ii) 精巣由

来ホルモンの合成障害あるいは作用障害に大別され

る 2)．症例 1 では十分なテストステロン分泌があり

MRI 所見にてミュラー管遺残様の構造物が指摘され

た．症例 2 においては，低形成の子宮と膣を認めた．

通常，5α還元酵素欠損症やアンドロゲン不応症等の 

 

アンドロゲン合成障害・作用障害をきたす性分化疾

患では，胎児セルトリ細胞からの AMH 分泌は正常

であると考えられるため胎児期にミュラー管は消退

する．以上のことから，症例 1, 2 において 5α 還元酵

素欠損症やアンドロゲン不応症の可能性については

否定的であると考えられた． 

症例 1 では，著しい高 AMH 血症とミュラー管遺

残様構造物があることより AMH 受容体異常症 5) の

可能性もあり，遺伝子解析の結果が待たれる． 

46,XY DSD では単一遺伝子異常が同定されること

があるが，原因不明なものも多い．しかし，一部の性

分化疾患では，確定診断に至ることにより推奨され

る養育性を選択することが可能である 6)．したがっ

て，早期に遺伝学的診断が行われることは，患者，家

族にとって極めて有益である．さらに，将来の性腺に

おける腫瘍化リスクを検討する際も遺伝学的診断は

参考となる 7)． 

以上より，いずれの症例も確定診断のためにはエ

クソーム解析などの遺伝学的診断が適切であると考

えられる（本稿執筆中に 2 症例のエクソーム解析結

果は未着）． 

症例 1，2 ともテストステロン分泌能を有する精巣

が存在することより，本児らの脳は胎児期にアンド

ロゲン暴露を受けた可能性がある．胎児期に脳がア

ンドロゲンに暴露されることにより性自認は男性側

に傾く 8)．2 症例とも養育性は女性であったため今後，

成長に伴って性別違和を感じる可能性があり慎重な

フォローが必要である． 

近年，性別決定は患者自身の権利であるとの考え

に基づき，出生後早期の非可逆的外性器形成術や性

腺摘出は延期される傾向にある 1) 9)．したがって，

46,XY DSD においては，迅速な精査と将来の性自認

を踏まえた社会的性の選択に加えて，未分化性腺の

腫瘍化リスク，将来患者自身により性別選択が可能 

となるまで内外性器を温存するなど様々なことを考 
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慮しなくてはならない． 

 

〈結論〉 

社会的に女児として養育されていた児において，

鼠径ヘルニア手術を契機に診断された 46,XY DSD 

の 2 症例を経験した．女児の鼠径ヘルニアにおいて 

は，DSD の可能性を念頭に置く必要がある． 

 

本論文の要旨は，第 155 回日本小児科学会静岡地方

会（2022 年 11 月 6 日）において発表した． 
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