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要旨 

卵巣 Sertoli-Leydig Cell Tumors, SLCT は稀な性索間質性腫瘍であるが、小児卵
巣腫瘍の 1~2%を占める。SLCT には、DICER1 変異型(若年者、中/低分化型、
retiform ないし heterologous elements)、FOXL2 c.402C>G (p.Cys134Trp) 変異型(閉
経後、中/低分化型, retiform/heterologous elements を有さない)、DICER1/FOXL2 野
生型 (非若年および高齢者, retiform/heterologous elements を有さない,高分化型)

という 3 種の分子 subtype が存在する。小児 SLCT の大部分は DICER1 生殖細胞
系列変異を有する DICER1 症候群の症例で、2nd hit mutation は hotspot である
RNase IIIb domain での missense 変異である。体細胞系列 DICER1 変異は全 SLCT

の半数にみられ、小児ではほぼ全例に見られる。しかしながら小児 SLCT 集団で
の DICER1 変異以外の分子生物学的特徴については明らかになっていない。 

ロサンゼルス小児病院のアーカイブ中に 8 例の小児 SLCT が確認され、それ
らが研究に用いられた。免疫組織化学的検討(α-inhibin, Calretinin, AE1/AE3, EMA, 

β-HCG, WT-1, CD99, CD10, CK7, desmin, myogenin, Melan-A)、小児悪性腫瘍に対
する包括的な CGP である OncoKids、OncoScan を用いた CNA 解析、末血を用い
た DICER1 の Sanger Sequencing が行われた。 

年齢の中央値は 14 歳、全例が片側発生で左右分布は均等、腫瘍径中央値は
19.8 cm、5 例が腹痛を主訴とし、うち 2 例は腫瘍破裂による緊急手術が受けて
いた。6 例にアンドロゲン症候(無月経 6 例、多毛 5 例、声の低音化 2 例、ざ瘡 1

例)がみられ、血清テストステロンを受けていた 7 例中 3 例で有意な上昇がみら
れた。7 例が中分化型、1 例は低分化型で、2 例に retiform element、1 例に
heterologous elements がみられた (Table 1, Fig. 1-3.)。免疫組織化学的には、α-

inhibin (8/8), calretinin (5/5), AE/1AE3 (5/5; focal), melan A (3/3)であった(Table 2)。
全例に DICER1 変異 (RNase IIIb domain)を認め、5 例は DICER1 の生殖細胞系列
変異を有していた。残りの 3 例は複数の変異が確認された。3 例にコピー数異常
を認めた(Table 3)。 

 

 

Take Home Message 
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1. 小児卵巣 SLCT は DICER1 変異型 SLCT であるため、補助診断として
DICER1 hot spot 変異の検出が有用である。 

2. 一部の小児卵巣 SLCT は DICER1 以外の分子異常も有している。 
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Fig. 1. The moderately or poorly differentiated SLCTs had hypercellular Sertoli cell lobules arranged 

in compressed tubules (A), cords/ribbons (B), diffuse sheets (C) or storiform sarcomatoid stroma 

resembling primitive gonadal stromal cells (poorly differentiated) (D) intersected by slightly 

edematous hypocellular fibromatous spindle (E) or stellate cells (F) (inset). 
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Fig. 2. Sertoli cells showed hyperchromatic, 

oval, or spindled nuclei with mild to 

moderate atypia (black arrow) and 

occasional mitotic figures (red arrow) (A), 

and Leydig cells were sparse and typically 

located at the periphery of tumor (B); case 

1 had heterologous elements with some 

glands and cysts lined by bland intestinal 

and gastric-type epithelium (arrow) (C); 

some areas of case 2 showed a retiform 

architecture as well as cystic structures, and 

irregularly shaped tubules with papillae 

projecting into their lumens (D); case 5 had 

some retiform pattern with some 

microcysts, which are lined by hobnail cells 

(E) and larger dilated cysts contained 

eosinophilic secretion resemblance to 

thyroid follicles (F). 

 

 

 

 

 

Fig. 3. Case 5 showed focal areas with 

rhabdomyosarcoma-like differentiation 

such as rhabdomyoblasts (A) and strap cells 

with cross-striations (B); SLCTs exhibited 

Sertoli cells (diffuse 2+) and Leydig cells 

(diffuse 3+) (arrow) for α-inhibin (C) and 

Calretinin (D); case 5 exhibited diffuse 3+ 

for desmin (E) and focal 3+ for myogenin 

(F) in heterologous mesenchymal elements. 
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