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クラインフェルター症候群からの精子回収率 
 

通常の男性の染色体核型は「46,XY」であるが、これに X 染色体が 1 つ多く「47, XXY」になっているのがクラ

インフェルター症候群（Klinefelter's syndrome）である。さらに X 染色体が二つ以上多い「48,XXXY」等の場合

も同症例名でよばれる。【このように現在ではクラインフェルター症候群の定義は原則として性染色体型によって決

定される。すなわち 2 個以上の X 染色体と 1 個以上の Y 染色体をもつ細胞を身体の一部に有する先天異常が本症

候群の本質であり、精巣の萎縮とそれに伴う機能障害はその結果であると解釈されている（南山堂 医学辞書）。】 

一般的に射出精液中の精子数は存在しないか極少ないため、不妊になる傾向が強い。正常核型細胞と混ざっている

モザイク型と正常細胞が見当たらない非モザイク型が存在する。血液による検査で非モザイク型と判定されても、

精巣内細胞はモザイクであることもあり、この場合は正常な精子が生産されていることになる。 

クラインフェルター症候群は、精子の少なさから挙児を叶えることが非常に困難であったが、近年の ICSI と TESE

の技術進歩によりその可能性が高くなっている。特に精細管を顕微鏡下で拡大し、精子が存在しそうな精細管を探

し出して回収してくる MD-TESE（Micro-TESE）の開発により、成功率はさらに高くなっていると思われる。 

それでは、クラインフェルター症候群の患者さんからは、どのくらいの確率で精子が回収できるのか？ 

 

参考文献：Aksglaede, L., Juul, A. (2013). Testicular function and fertility in men with Klinefelter syndrome: a review. 

European journal of endocrinology / European Federation of Endocrine Societies, 168(4), R67–76.  

 

クラインフェルターは新生男児 660 人に 1 人程度の率であり、

幼児期から思春期にかけて正常男児に比べて顕著に精巣容積が小

さい。右図右側写真のように精子形成は起こっていなく、成人に

なるにしたがい、生殖細胞は減少していく傾向にある。したがっ

て、幼少期に精原細胞を凍結保存しておき、将来の自家移植に備

えている試みもある。 

しかしながら、クラインフェルターの一部には射出精液中に精

子を認める場合もあり、11/131（8.4％）の患者さんに精子を

認めたという報告もある。そして少なくても、8 人の生児が誕生

している。 

とはいうものの、ほとんど症例で射出精液中に精子が認められ

ないため、TESE の適用となる。Table1 に示されているとおり、

複数の文献をまとめると、TESEでの精子回収率はおおむね50％

程度である。通常の TESE で 140/332（42％）の回収率、

MD-TESE で 234/409（57％）の回収率であり、単純に両者

を比較すると MD-TESE で有意に高い結果である。 

 

FISH による調査で、クラインフェルター症候群の精子の核型正

常性は、報告により 50～94％と幅がある。 

クラインフェルター由来の精子を ICSI して 47,XXY の児になったという報告もあるが、おおむね正常核型の児が

生まれている。しかし、クラインフェルター由来の胚を、X 染色体関連の異常を持った症例をコントロールとして

PGD により調査した結果、性染色体異常が 13.2 vs 3.1%で常染色体異常が 15.6 vs 5.2%と、クラインフェル

ター由来の胚で異常が高かった。性染色体に注目すると、X-モノソミー、Y-モノソミー、XXX、XYY、とそのモ

ザイクが存在していたが、興味深いことに XXY は見当たらなかった。全体では 54％の胚が正常で、性差は１:１で

あった。 
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また、Table1 の参照文献 77 では Micro-TESE による精子回収率が、クラインフェルター症候群 47%、非閉塞

無精子症（non obstructive azoospermia; NOA）50%であったと報告されていた。 

Bakircioglu, M. E., Ulug, U., Erden, H. F., Tosun, S., Bayram, A., Ciray, N., Bahceci, M. (2011). Klinefelter 

syndrome: does it confer a bad prognosis in treatment of nonobstructive azoospermia? Fertility and sterility, 

95(5), 1696–9.  

 

左図は、性染色体数的異常の精子ができる

ときの仮説。 

図 A の様に精原細胞が既に数的異常で

XXY の場合、4/12 の確立で XY 精子がで

きる。 

また、図 B の様に精原細胞は正常核型であ

るが、減数分裂の際に不分離が起こり、性染

色体が不均衡に分配された場合でもXY精子

になる可能性がある。 

これらの XXY 精子が正常核型卵子に受精

すると、47,XXY のクラインフェルター症候

群になると考えられる。 
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