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第69回日本産科婦人科学会学術講演会 

利益相反状態の開示 
  

筆頭演者氏名： 金井 雄二 
所 属： 北里大学 産婦人科 

 

私の今回の演題に関連して、開示すべき利益相反状態はありません。  
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性の発生と分化 

日本産婦人科医会版 研修ノート No. 92 「産婦人科における臨床遺伝学」2015 



性の発生・分化に関与する主な遺伝子の座位 

日本産婦人科医会版 研修ノート No. 92 「産婦人科における臨床遺伝学」2015 



 
図：Williams textbook of Endocrinologyより  

内性器 



 
図：Williams textbook of Endocrinologyより  

外性器 



子宮と膣の形成 

上田ら：女性生殖器の発生・文化と異常．病理と臨床13（臨時増刊号）1995 

A. 胎生9週 子宮中隔の消失 
B. 胎生第3か月末 
C. 新生児 膣の上部と膣円蓋はミューラー管組織の空胞化し 
        下部は洞腟球組織の空胞化により形成 



性分化異常 / 生殖器形態異常 
問題となるタイミング 

• 出生時→あいまいな外性器   ♂？♀？ 
  （社会的性、養育上・法律上の性決定） 
   ～「性分化疾患初期対応の手引き～ 
        日本小児内分泌学会性分化委員会（H23．1月）より 

 
• 月経発来時期（2次性徴） 
  → 月経発来がない！乳房発達がない！ 
 
• 不妊 
   → 妊娠しない！！ 



出生時→あいまいな外性器   ♂？♀？ 
  （社会的性、養育上・法律上の性決定） 

   ～「性分化疾患初期対応の手引き～ 
        日本小児内分泌学会性分化委員会（H23．1月）より 

インターセックス（間性），仮性半陰陽、半陰陽（雌雄同体）， 
性転換などの用語は、蔑視的な意味合いから使用が好ましくない 

 
↓ 
 

精巣･卵巣や性器の発育が非典型的である状態 
→性分化疾患（Disordersofsexdevelopment:DSD）に統一 



性 別 



♂？♀？ 



性 別 
男児 女児 



♂ ♀ 



はっきりわからない！ 

坐骨を含む骨盤底横断像を見てみよう！（夏山ら  1980） 

♂ ♀ 



これは♂？♀？ 

♂ ♀ 

14W 13W 



性分化疾患とは 
～日本小児内分泌学会性分化委員会 「性分化疾患初期対応の手引き」より～ 

• 性分化疾患とは 

  卵巣・精巣や性器の発育が非典型的である状態 

 

• 性分化疾患を疑う所見 

   外性器所見が典型的男児／女児とは以下の点で異なる。 

   1. 性腺を触知するか？：停留精巣など 

   2. 陰茎あるいは陰核の状態：矮小陰茎あるいは陰核肥大か？ 

   ＊亀頭が露出していれば陰核肥大を疑うが、露出していなくても陰核肥大でないとは言えない。） 

   3. 尿道口の開口部位：尿道下裂あるいは陰唇癒合がないか？  

     通常の位置と異ならないか？ 

   4. 陰嚢あるいは陰唇の状態：陰嚢低形成あるいは大陰唇の男性化（肥大し皺がよる）が 

     ないか？ 

   5. 膣の状態：膣盲端（dimple のみの形成もあり）や、泌尿生殖洞 

     （尿道口と共通になる）はないか？ 

   6. 色素沈着はないか？ 



• 性分化疾患に合併する、早急に確認すべき所見：
急性副腎不全・急性腎不全 

 

   1. 血清電解質異常（低ナトリウム、高カリウム血症） 

   2. 発症は数日遅れることがある。 

 

• 性分化疾患は、その取り扱いについて経験
の豊富な施設で扱うべき疾患である． 



性分化疾患初期対応 

～日本小児内分泌学会性分化委員会 「性分化疾患初期対応の手引き」より～ 



～日本小児内分泌学会性分化委員会 「性分化疾患初期対応の手引き」より～ 



～日本小児内分泌学会性分化委員会 「性分化疾患初期対応の手引き」より～ 



～日本小児内分泌学会性分化委員会 「性分化疾患初期対応の手引き」より～ 



 
戸籍法第49条  

 • 「出生の届出は14日以内に提出しなければならない」  

 

• 性別、名前は未載で提出し追完できる 

• 「追完」の記録が残る 

 

• 正当な理由があれば届出期限延長はできる 

 

• 提出後に性別変更する際には、家庭裁判所での審議が必要で
あり、手続きに時間がかかる（数ヵ月） 

• 「変更」の記録が残る  

 

14日以内に、社会的性別を決定できることが望ましい 



小 括 

 

新生児外性器異常症例では，社会的性、養育上・
法律上の性を迅速・適切に判断する必要があり， 
本人のみならず家族にとって重大な問題となる． 

  

その後の診療においても 専門医， コメディカルを
含めたチームでフォローする体制が望ましい． 

 

性分化疾患は経験豊富な専門施設で！ 



 
• 月経発来時期（2次性徴） 
  → 月経発来がない！乳房発達がない！ 
 
• 不妊 
   → 妊娠しない！！ 
 

↓ 
 

性分化異常 / 生殖器形態異常 



性分化疾患の診断に必要な病歴所見 

項目 要点 

家族歴 兄弟姉妹の二次性徴，女性の場合月経の有無 

母親の妊娠経過 妊娠中の薬物服用についても確認する 

出生時所見 身長・体重，外性器所見，外表奇形の有無など 

病歴 身体発達，精神発達，二次性徴 

局所所見（視診） 
乳房の発達の程度，外陰の形態，および発達の程度，
膣の有無 

局所所見（内診） 腟，子宮，卵巣の有無および形状など 



女性外性器の男性化を対象としたPrader分類 

 Webtext：性分化疾患の診断と治療 
作成：日本小児内分泌学会性分化・副腎疾患委員会 



Anogenital ratio  

 Webtext：性分化疾患の診断と治療 
作成：日本小児内分泌学会性分化・副腎疾患委員会 

基準値 [平均（SD）]は、乳児では0.37（0.07） ，成人では0.36（0.07） 
0.5以上の場合には、いずれの年齢でもアンドロゲン過剰を疑う 



恥毛/陰毛発育の 
Tanner分類  

日本人の平均出現年齢（SD） 
男性で12.5（0.9）歳 
女性で11.7（1.6）歳7） 
男女ともに15歳で未出現の場合には 
遅発の可能性あり 

 Webtext：性分化疾患の診断と治療 
作成：日本小児内分泌学会性分化・副腎疾患委員会 



乳房発育のTanner分類   

日本人の平均出現年齢（SD）9.8（1.1）歳 
13歳で未出現の場合には遅発の可能性あり 

 Webtext：性分化疾患の診断と治療 
作成：日本小児内分泌学会性分化・副腎疾患委員会 



性分化異常の診断・鑑別に用いられる主な検査法 
（基礎値） 

検査 所見 考える疾患等 

LH，FSH 

ともに高値 
卵巣性無月経（ターナー
症候群，早発閉経など） 

高LH，正FSH 多嚢胞性卵巣症候群 

ともに低値 
中枢性無月経（視床下部
性，下垂体性） 

プロラクチン 高値 プロラクチノーマ，薬剤性 

アンドロゲン 高値 
精巣女性化症候群，副
腎性器症候群 

コルチゾール 低値 副腎性器症候群 



性分化異常の診断・鑑別に用いられる主な検査法 
（負荷試験・他） 

検査 所見 考える疾患等 

 プロゲステロン負荷試験 陽性 軽症（第1度無月経）の無月経 

 エストロゲン・ 
 プロゲステロン負荷試験 

陽性 重症（第2度無月経）の無月経 

 クロミフェン負荷試験 陽性 
軽症例ではゴナドトロピン分泌亢進，排
卵を認める 

 GnRH負荷試験 各種反応 下垂体機能検査で異常部位を同定 

 ゴナドトロピン負荷試験 陽性 ゴナドトロピンに反応する卵胞存在 

染色体検査 異常の有無 性染色体の数や質の検索 

遺伝子検査 異常の有無 原因遺伝子の検索 

腹腔鏡 有無など 内性器検索により診断の確定に有用 



DSD分類 

日本産婦人科医会版 研修ノート No. 92 「産婦人科における臨床遺伝学」2015 



 Webtext：性分化疾患の診断と治療 
作成：日本小児内分泌学会性分化・副腎疾患委員会 



 Webtext：性分化疾患の診断と治療 
作成：日本小児内分泌学会性分化・副腎疾患委員会 



 Webtext：性分化疾患の診断と治療 
作成：日本小児内分泌学会性分化・副腎疾患委員会 



アメリカ生殖医学会の子宮形態異常の分類法 

牧野田ら，内性器の奇形・位置異常．新女性医学大系17 より引用 





参考文献：Grigoris F. Grimbizis et al. The ESHRE/ESGE consensus on the classification of female genital tract congenital anomalies.  
                 Human Reproduction, Vol.28, No.8 pp. 2032–2044, 2013より抜粋 

ESHRE/ESGEによる女性内性器形態異常分類法 



「ヒト」の性 

• 染色体：「XY」「XX」 

 

• 外性器・内性器の性 

 

• こころの性別 

• 法律上の性別 

≠  

＝
 

≠  

＝
 



最後に 

• 性分化異常・生殖器形態異常は産婦人科医
として周産期，生殖・内分泌，腫瘍，女性医学，
どの分野でも遭遇する可能性がある． 

 

• 非常にデリケートな分野であり細心の注意を
はらって対応することが望ましい． 


