
り正確に当てることができるようにな
っているのですか。
　三浦　およそ９割以上の確率で、MRI
で診断がつくと思います。
　山内　それはかなり高い確率ですね。
　三浦　そうですね。
　山内　良性だと手術が待機的という
のは、やはり手術しにくい、あるいは、
したくないというのもあるのでしょう
か。
　三浦　手術をすることによって、神
経脱落症状、例えば嚥下できなくなる
とか、声がかすれるとか、一過性の顔
面神経の麻痺などの後遺症、合併症を
起こすリスクを考えると現在無症状の
患者さんに手術を奨めていいものかと
いうことになると思います。
　山内　がんに関しては手術せざるを
えないですよね。
　三浦　そうですね、ただ根治性をも
って取り切ることが難しい場所ですの
で、生検にとどめて病理学的に悪性を
確認し、その後は放射線あるいは粒子
線、あるいは抗がん剤という選択肢に
もっていく場合も多いと思います。
　山内　がんの場合、手術はしたいけ
れども、やはり手術するには場所的に
非常に狭いといった制約が大きいので
しょうね。
　三浦　場所的にも狭いですし、犠牲
になる臓器が多いです。あと非常に出

血のしやすいところ、静脈層がある場
所ですので、なかなか取り切るのが難
しい、アプローチも難しいところにな
ります。手術のみで完結するという場
合は、低悪性あるいはサイズが小さい
といった限定されたものになるかなと
思います。
　山内　周りも骨に囲まれた領域と考
えてよいのでしょうか。
　三浦　そうですね。
　山内　だから、術野を広げるのも難
しいと考えてよいですか。
　三浦　そうです。ですから、昔でし
たら一時離断といって、下顎を割って
広げて手術をすることが多かったです
が、下口唇に傷がついたり、噛み合わ
せがずれたりという後遺症を伴います
ので、現在ではなかなかそこまでして
取るのはどうかというところだと思い
ます。
　山内　小さい穴からほじり出すよう
な感じの手術と考えてよいのでしょう
か。
　三浦　良性の場合はそうですね。本
当に指で根気よく１～２時間かけて、
くりぬいて抜き取るような感じ、ある
いはツッペルという小さな綿球の付い
たものでほじり出すような、そういっ
た手術になることが多いです。
　山内　どうもありがとうございまし
た。

日常臨床にひそむ内分泌疾患と最近の話題（Ⅶ）

慶應義塾大学病院副病院長
長谷川　奉　延

（聞き手　槙田紀子）

　槙田　ターナー症候群とクラインフ
ェルター症候群についてうかがいます。
　まず、ターナー症候群とはあまり聞
き慣れない病気ですが、どういう病気
なのでしょうか。
　長谷川　ターナー症候群について簡
単に説明するのは若干難しいかもしれ
ません。染色体という言葉は医療に関
係する方は皆さんご存じだと思います
が、染色体は大多数の男性、女性とも
に１つの細胞当たり46個、46本の染色
体を持っています。46本のうち44本が
数字のついた染色体で、２本がXまた
はY。大多数の女性は46本でXが２本、
大多数の男性は46本でXが１本とYが
１本ということになります。
　ターナー症候群は女性の方ですが、
染色体の本数が45本でX染色体が１本
少ないとご理解いただくとよいと思い
ます。もちろん例外はありますが、例
外については今日は省略いたします。
　槙田　実際どのくらいの頻度でター
ナー症候群の方がいらっしゃるのでし
ょうか。

　長谷川　過去に特にヨーロッパで生
まれた赤ちゃんの染色体を全員調べる
という今となっては倫理的にできない
スタディがありました。それによると
生まれてきた女の子のうち、約2,000人
に１人ぐらいいることがわかっていま
す。
　槙田　約2,000人に１人という頻度な
のですが、2,000回の受精で１回ぐらい
X染色体が落ちることが起きるのでし
ょうか。
　長谷川　それは非常に大事なご質問
です。実はターナー症候群は、流産し
た胎児の染色体を調べるという過去の
研究から、受精した時点でターナー症
候群だった、45Xだったという赤ちゃ
んのうち90～99％は流産していて、生
まれてくるターナー症候群の赤ちゃん
は、ターナー症候群の全体の中では１
％だといわれています。妊娠した時点
でのターナー症候群として数えると、
2,000人に１人よりもはるかに多い方が
ターナー症候群ということになります。
　槙田　99％が流産というと、単純に

性腺　日常臨床に潜むターナー症候群と
クラインフェルター症候群
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ます。でも現在はほとんど小児期で診
断されるのですね。
　長谷川　はい。ただ、槙田先生がお
っしゃるとおりで、小児期に仮に低身
長で受診されていない場合には、その
次の診断の契機の２番目に多いのは思
春期以降の無月経になると思います。
　槙田　一方、クラインフェルター症
候群はどうでしょうか。
　長谷川　先ほどの繰り返しになりま
すが、多くのクラインフェルター症候
群の方は生活の質が決して侵されてい
ないので、病院にすら行っていない。
逆に言いますと、病院に行ってクライ
ンフェルター症候群と診断されるきっ
かけのほとんどは、いわゆる男性不妊
で、病院で調べてみたら無精子症だっ
た。それがきっかけになる方が圧倒的
に多いと思われます。
　槙田　そういった所見で疑って、最
終的な確定診断というのは通常どのよ
うにするのでしょうか。
　長谷川　ターナー症候群とクライン
フェルター症候群、両方とも同じで、
臨床的に疑った場合には採血して染色
体検査、G-Bandingという方法で検査
センターに血液を提出すれば、２～３
週間で確定診断ができます。
　槙田　実際そのような診断がついた
としても奇跡的な出生と考えたらいい
のかもしれませんが、ターナー症候群
の女の子やクラインフェルター症候群
の男の子に対してどのような治療、サ

ポートができるのでしょうか。
　長谷川　それは最も大事な点だと思
います。ターナー症候群についてはい
ろいろな治療がかなり確立してきてい
ると思っています。大きく分けると３
つ、ターナー症候群の治療でぜひ理解
いただきたいと思っています。
　１つ目は小児期の低身長に対する治
療です。ターナー症候群の低身長に対
しては保険診療で成長ホルモン治療を
使うことができ、すでに有効性、安全
性もエビデンスレベルの高いデータが
あります。無治療のターナー症候群の
日本人の平均の大人の身長はおよそ141
㎝ですが、現在は成長ホルモンによっ
て148㎝ぐらいになるといわれていま
す。ただ、これは現在すでに大人にな
っている方は148㎝ということです。
成長ホルモンをターナー症候群の方に
使うときには治療開始時期が早ければ
早いほど治療効果が大きいことがわか
っています。現在、ターナー症候群の
診断がどんどん早くなっていますので、
早くに診断されて、早くに治療が導入
されれば、最終的にはもっと成人期の
身長を高くできると考えています。何
年かたつと148㎝という数字は変わっ
てくるかと思っています。
　ターナー症候群の２つ目の治療は思
春期の治療です。ターナー症候群の２
つ目の特徴は原発性性腺機能低下症、
もう少し平たく言うと、卵巣で女性ホ
ルモンを作る力および排卵する力が弱

計算すると、20回の妊娠に１人とする
と、本当に奇跡的な出生だと考えてよ
いでしょうか。
　長谷川　先生がおっしゃるとおりで、
ターナー症候群は受精した時点ではむ
しろコモンディジーズと言ってもいい
ぐらいですが、その中から生まれてく
る方は１％なので、生まれてきたター
ナー症候群の赤ちゃんは非常に生命力
にあふれた、まさに生まれるべくして
生まれてきた、そういう女の子だと言
ってもよいと思います。
　槙田　一方で男性ではクラインフェ
ルター症候群という病気がありますが、
これはどういった疾患でしょうか。
　長谷川　クラインフェルター症候群
は男性で染色体の数は47本で、X染色
体が２本、Y染色体が１本の計47本、
これがクラインフェルター症候群の男
性ということになります。
　槙田　クラインフェルター症候群の
患者さんというのはどのくらいの頻度
でいらっしゃるのでしょうか。
　長谷川　クラインフェルター症候群
も先ほどのような過去のスタディから、
生まれてきた男の子のおよそ660人に
１人と推測されています。
　槙田　ものすごい頻度ですね。
　長谷川　おそらくフロントラインで
医療に携わっている医師の感覚から言
うと、660人の男性に接するという医
療関係者はものすごくたくさんいらっ
しゃると思うのですが、その中にクラ

インフェルター症候群の方がいるとい
う認識はあまりないのではないかと推
測しています。実際にクラインフェル
ター症候群の方は非常に元気で、生活
の質も非常に高く、医療機関にすら行
っていないという方が多いといわれて
います。ヨーロッパのデータですが、
成人で病院に行っている方を中心とし
て有病率を計算すると約2,500人に１人
という数字があるので、実際には全ク
ラインフェルター症候群のうち診断さ
れて病院に通っている方はおよそ1/4
ぐらいという計算になると思います。
　槙田　日常臨床ではターナー症候群
やクラインフェルター症候群はどのよ
うな症状なり所見で疑ったらいいので
しょうか。
　長谷川　まずターナー症候群の臨床
的な最大の特徴は99％以上が小児期に
低身長を呈するということです。した
がって、現在は小児期の低身長から疑
われ診断されることが圧倒的に多いで
す。一部のターナー症候群の方は生ま
れてきたときに身体診察をすると、翼
状頸といって首の周りがだぶついてい
たり、手背や足背がむくんでいたりし
ます。手背や足背の浮腫等の特徴的な
臨床所見から診断に至ることもありま
す。
　槙田　私は小児を診ていないという
のもありますが、私の経験ですと、原
発性無月経の女性で身長が少し低めか
なということから診断することもあり
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ます。でも現在はほとんど小児期で診
断されるのですね。
　長谷川　はい。ただ、槙田先生がお
っしゃるとおりで、小児期に仮に低身
長で受診されていない場合には、その
次の診断の契機の２番目に多いのは思
春期以降の無月経になると思います。
　槙田　一方、クラインフェルター症
候群はどうでしょうか。
　長谷川　先ほどの繰り返しになりま
すが、多くのクラインフェルター症候
群の方は生活の質が決して侵されてい
ないので、病院にすら行っていない。
逆に言いますと、病院に行ってクライ
ンフェルター症候群と診断されるきっ
かけのほとんどは、いわゆる男性不妊
で、病院で調べてみたら無精子症だっ
た。それがきっかけになる方が圧倒的
に多いと思われます。
　槙田　そういった所見で疑って、最
終的な確定診断というのは通常どのよ
うにするのでしょうか。
　長谷川　ターナー症候群とクライン
フェルター症候群、両方とも同じで、
臨床的に疑った場合には採血して染色
体検査、G-Bandingという方法で検査
センターに血液を提出すれば、２～３
週間で確定診断ができます。
　槙田　実際そのような診断がついた
としても奇跡的な出生と考えたらいい
のかもしれませんが、ターナー症候群
の女の子やクラインフェルター症候群
の男の子に対してどのような治療、サ

ポートができるのでしょうか。
　長谷川　それは最も大事な点だと思
います。ターナー症候群についてはい
ろいろな治療がかなり確立してきてい
ると思っています。大きく分けると３
つ、ターナー症候群の治療でぜひ理解
いただきたいと思っています。
　１つ目は小児期の低身長に対する治
療です。ターナー症候群の低身長に対
しては保険診療で成長ホルモン治療を
使うことができ、すでに有効性、安全
性もエビデンスレベルの高いデータが
あります。無治療のターナー症候群の
日本人の平均の大人の身長はおよそ141
㎝ですが、現在は成長ホルモンによっ
て148㎝ぐらいになるといわれていま
す。ただ、これは現在すでに大人にな
っている方は148㎝ということです。
成長ホルモンをターナー症候群の方に
使うときには治療開始時期が早ければ
早いほど治療効果が大きいことがわか
っています。現在、ターナー症候群の
診断がどんどん早くなっていますので、
早くに診断されて、早くに治療が導入
されれば、最終的にはもっと成人期の
身長を高くできると考えています。何
年かたつと148㎝という数字は変わっ
てくるかと思っています。
　ターナー症候群の２つ目の治療は思
春期の治療です。ターナー症候群の２
つ目の特徴は原発性性腺機能低下症、
もう少し平たく言うと、卵巣で女性ホ
ルモンを作る力および排卵する力が弱

計算すると、20回の妊娠に１人とする
と、本当に奇跡的な出生だと考えてよ
いでしょうか。
　長谷川　先生がおっしゃるとおりで、
ターナー症候群は受精した時点ではむ
しろコモンディジーズと言ってもいい
ぐらいですが、その中から生まれてく
る方は１％なので、生まれてきたター
ナー症候群の赤ちゃんは非常に生命力
にあふれた、まさに生まれるべくして
生まれてきた、そういう女の子だと言
ってもよいと思います。
　槙田　一方で男性ではクラインフェ
ルター症候群という病気がありますが、
これはどういった疾患でしょうか。
　長谷川　クラインフェルター症候群
は男性で染色体の数は47本で、X染色
体が２本、Y染色体が１本の計47本、
これがクラインフェルター症候群の男
性ということになります。
　槙田　クラインフェルター症候群の
患者さんというのはどのくらいの頻度
でいらっしゃるのでしょうか。
　長谷川　クラインフェルター症候群
も先ほどのような過去のスタディから、
生まれてきた男の子のおよそ660人に
１人と推測されています。
　槙田　ものすごい頻度ですね。
　長谷川　おそらくフロントラインで
医療に携わっている医師の感覚から言
うと、660人の男性に接するという医
療関係者はものすごくたくさんいらっ
しゃると思うのですが、その中にクラ

インフェルター症候群の方がいるとい
う認識はあまりないのではないかと推
測しています。実際にクラインフェル
ター症候群の方は非常に元気で、生活
の質も非常に高く、医療機関にすら行
っていないという方が多いといわれて
います。ヨーロッパのデータですが、
成人で病院に行っている方を中心とし
て有病率を計算すると約2,500人に１人
という数字があるので、実際には全ク
ラインフェルター症候群のうち診断さ
れて病院に通っている方はおよそ1/4
ぐらいという計算になると思います。
　槙田　日常臨床ではターナー症候群
やクラインフェルター症候群はどのよ
うな症状なり所見で疑ったらいいので
しょうか。
　長谷川　まずターナー症候群の臨床
的な最大の特徴は99％以上が小児期に
低身長を呈するということです。した
がって、現在は小児期の低身長から疑
われ診断されることが圧倒的に多いで
す。一部のターナー症候群の方は生ま
れてきたときに身体診察をすると、翼
状頸といって首の周りがだぶついてい
たり、手背や足背がむくんでいたりし
ます。手背や足背の浮腫等の特徴的な
臨床所見から診断に至ることもありま
す。
　槙田　私は小児を診ていないという
のもありますが、私の経験ですと、原
発性無月経の女性で身長が少し低めか
なということから診断することもあり
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いということになります。したがって、
思春期にいわゆる二次性徴が発現しな
い、もしくは発現しても不十分です。
大規模な全国的な研究によると、ター
ナー症候群で自然に初潮が来る方はだ
いたい20％です。しかし、初潮が来た
方もほぼ例外なく極めて早い時期に、
下手をすると10歳代に閉経します。し
たがって、思春期から成人期のHRT
（Hor mone replacement therapy）は必
須です。
　３つ目の治療は、成人期になられた
ターナー症候群の方は、ターナー症候
群でない女性に比べて様々な合併症の
頻度が高いということが知られていま
すので、その早期発見と治療です。内
分泌学的な合併症で大事なのは甲状腺
機能低下症と糖尿病の２つです。もち
ろん、それ以外にも高血圧、肥満、あ
るいは後天性の大動脈拡張、骨粗鬆症、
その他もろもろの合併症が多いことが
わかっていますので、定期的な経過観
察をして、なるべく早くに見つけて早
くに治療する。この３つが大事な治療
だと思っています。
　槙田　一方でクラインフェルター症
候群の患者さんは、先生がさっきおっ
しゃったように、あまり患者さんとし
ては自覚がない、病院にもいらっしゃ
らないということでしたが、不妊症に
ついてはどのような治療があるのでし
ょうか。

　長谷川　クラインフェルター症候群
の無精子症に関しては、現在、治療す
ることが可能になってきました。私が
医師になった頃の教科書にはクライン
フェルター症候群は絶対不妊であると
書かれていましたが、現在は治療によ
ってクラインフェルター症候群のうち
少なくとも50％ぐらいの方は精子を取
ることはできることがわかっています。
　実際の方法はmicro-TESE、micro-
dissection、testicular sperm extraction、
顕微鏡を使って精巣内から直接精子を
取ってくるという手術です。クライン
フェルター症候群の無精子症の方は射
精した精液の中には精子は全くありま
せん。しかし、およそ50％の方は精巣
の中の細精管と呼ばれる管の中には精
子がいます。したがって、細精管を直
視下で顕微鏡で見て、管の中から精子
を採取するという手術です。理論上は
１匹でも精子が取れれば、その後、顕
微授精によってパートナーの妊娠・出
産が可能になりますので、現在はクラ
インフェルター症候群の方で挙児を希
望される方にはmicro-TESEという方
法で精子を採取することが行われてい
ます。
　槙田　こういった患者さんは小児の
ときから診断されて、生涯フォローす
る必要がある疾患だと改めて感じまし
た。ありがとうございました。

日常臨床にひそむ内分泌疾患と最近の話題（Ⅶ）

帝京大学内科（内分泌代謝・糖尿病）教授
石　川　敏　夫

（聞き手　齊藤郁夫）

　齊藤　電解質異常と内分泌疾患につ
いてうかがいます。これは非常に幅広
いのですが、数が多いのはナトリウム
関係ですか。
　石川　低ナトリウム血症は病棟でも
外来でもよく遭遇すると思います。
　齊藤　どのような疾患が多いですか。
　石川　皆さん、低ナトリウム血症と
いうとSIADHの診断に飛びついてしま
うかもしれませんが、実際にはほかの
低ナトリウム血症の原因、例えば脱水
や副腎不全や甲状腺機能低下などを除
外した末にSIADHといえそうだという
のが見えてきます。その際に、副腎不
全を見逃すととても怖いです。
　齊藤　副腎不全の診断法はどうなり
ますか。
　石川　厳密には、ACTH負荷試験な
どが必要かもしれませんが、ACTHと
コルチゾールをペアで測るとか、ある
いはそこまでする余裕がなければ、低
ナトリウム血症だとわかって、血清が
余っていたら、その余っている保存血
清からコルチゾールを測定するだけで

も、かなり見当がつきます。
　齊藤　ACTHは特殊な採血になりま
すか。
　石川　これは血漿で測定するので、
採血してすぐに遠心して凍結しないと
壊れてしまいます。
　齊藤　保存血清があればコルチゾー
ルを測ることで診断に迫るということ
ですね。
　石川　そうです。
　齊藤　副腎機能不全になる原因は何
がありますか。
　石川　もちろん古典的にはアジソン
病などですが、最近現場で増えている
のは、一つは経口であれ、全身的な塗
布であれ、副腎皮質ステロイドを長期
にわたって使われていた人が内因性の
副腎皮質ホルモンを分泌するACTH・
コルチゾール系が抑制されてしまって
いて、結局その系が萎縮してしまい、
外から投与されたステロイドを外され
たときに起こるステロイド離脱症候群
です。もう一つは、最近悪性腫瘍の治
療で使われる免疫チェックポイント阻

隠れた内分泌疾患①　
電解質異常に隠れた内分泌疾患
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