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Актуальность проблемы 

• Расстройство полового развития - это состояние, 

возникающее в результате аномального развития 

хромосомного, гонадного или анатомического 

пола. Это может иметь широкий клинический 

спектр. Заболеваемость составляет в среднем 1 

случай на 4500 живорождений. 



Актуальность проблемы 

• В качестве генотипа ребенок с женским 

кариотипом (XX) может иметь полностью 

мужские наружные гениталии или может иметь 

умеренную клитеромегалию. С другой стороны, 

генотипический мужчина (XY) может быть 

недостаточно маскулинизирован, может казаться 

полностью женским или может не иметь других 

признаков, кроме тяжелой гипоспадии. 



Актуальность проблемы 

• Расстройства полового развития 

(интерсексуальные аномалии) одна из самых 

сложных тем в детской хирургии и детской 

урологии, которая требует многопрофильного 

подхода. Это многопрофильная команда; Он 

должен состоять из детского хирурга - детского 

уролога, детского эндокринолога, детского 

психиатра, детского генетика, неонатолога и 

специалиста по медицинской этике. 



Эмбриогенез наружных половых органов 

Индифферентная стадия – до 6 недель гестации 

(этапы формирования одинаковы для обоих полов). 
У зародыша человека на 4-5-ой неделе внутриутробного развития определяются 

индифферентные гонады, расположенные на вентральной поверхности 

мезонефроса в виде утолщенного валика целомического эпителия. В гонаде 

формируются половые тяжи, определяются первичные половые клетки, которые 

проникают в закладку с током крови или через энтодерму задней кишки из 

желточного мешка. На 5-ой неделе эмбриологического развития вдоль латерального 

края первичной почки и мезонефрального протока формируется 

парамезонефральный проток. 

Из мезонефральных протоков формируются выводящие протоки мужских 

половых органов. 

Из парамезонефральных протоков развиваются внутренние женские половые 

органы. 

На 7-8-ой неделе эмбриогенеза наступает дифференцировка индифферентной 

гонады по мужскому или женскому типу. 

 







Эмбриогенез наружных половых органов 

Присутствие Y-хромосомы обеспечивает формирование 
тестикул. Предполагают, что Y-хромосома кодирует синтез 
белка Y-антигена, способствующего превращению первичной 
гонады в ткань тестикула. Эмбриогенные фенотипические 
отличия развиваются по двум направлениям: 
дифференцируются внутренние протоки и наружные половые 
органы. На самых ранних этапах развития эмбрион содержит 
как женские (парамезонефральные), так и мужские 
(мезонефральные) протоки. Фетальные тестикулы способны 
синтезировать вещество белковой природы — антимюллеров 
фактор, редуцирующий парамезонефральные протоки у плода 
мужского пола. Кроме того, начиная с 10-й недели 
внутриутробного развития фетальный тестикул под влиянием 
сначала хорионического гормона человека (ХГЧ), а затем 
собственного ЛГ синтезирует большое количество 
тестостерона, влияющее на индифферентные наружные 
половые органы, вызывая их маскулинизацию.  





Эмбриогенез наружных половых органов 
• Наружные половые органы развиваются из индифферентных 

закладок. На 3-ем месяце эмбриогенеза кпереди от клоачной перепонки 

из мезенхимы образуется половой бугорок. От полового бугорка к 

анальному отверстию проходит уретральная борозда, которая 

ограничена половыми складками. По обеим сторонам от полового 

бугорка и мочеполовых складок формируются половые валики. 

• После половой дифференцировки индифферентной гонады 

у зародышей мужского пола половой бугорок превращается в 

пещеристые тела полового члена. Половые складки и уретральная щель 

образуют мужскую уретру и губчатое тело полового члена. Половые 

валики формируют мошонку. Место срастания соответствует шву 

мошонки. 

• У зародышей женского пола половой бугорок превращается в клитор. 

Половые складки превращаются в малые половые губы. Дистальная 

часть уретральной щели становится преддверием влагалища. Половые 

валики преобразуются в большие половые губы. 





Генитальный бугорок 



Эмбриогенез наружных половых органов 

В конце I триместра происходит окончательное формирование 

половых органов. Причем необходимо отметить, что для 

формирования внутренних мужских половых органов 

(половых протоков) достаточно прямого действия 

тестостерона, в то время как для развития наружных половых 

органов необходимо влияние активного метаболита T-DHT 

(дигидротестостерона), образующегося непосредственно в 

клетке под влиянием специфического фермента— 5α-

редуктазы.  





Врожденная гиперплазия коры 

надпочечников 

• ВГКН — группа заболеваний, связанных с 

недостаточной функцией ферментов 

стероидогенеза. 
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Дисгенезия гонад 

Дисгенезия гонад — любое врожденное нарушение 

развития репродуктивной системы у мужчин или женщин. 

Это аномальное развитие гонад у зародыша, в котором 

репродуктивная ткань заменена нефункциональной 

волокнистой тканью, называемой «гонадный тяж». Такое 

состояние являются формой аплазии, приводящей к 

гормональной недостаточности, которая проявляется в виде 

полового инфантилизма и бесплодия. Половое 

созревание не наступает, вторичные половые признаки не 

развиваются. 



Этиологическая классификация 

• Чистая дисгенезия гонад 46, XX, также 

известная как XX-дисгенезия гонад 

• Чистая дисгенезия гонад 46, XY, также 

известная как синдром Свайера 

• Смешанная дисгенезия гонад, также известная 

как 45,X/46,XY-мозаицизм 

• Синдром Шерешевского — Тёрнера 

• Эндокринные нарушения 



Чистая дисгенезия гонад 46, XX 

• XX-дисгенезия гонад — тип 

женского гипогонадизма, при котором 

отсутствуют функциональные яичники, которые 

в норме вызвают половое созревание у девочек с 

кариотипом 46, XX. Из-за отсутствия 

функциональных яичников у таких людей 

низкий уровень эстрогенов (гипоэстрогенизм) и 

высокий уровень ФСГ и ЛГ. Обычно при таком 

диагнозе назначают гормональную 

терапию эстрогенами и прогестероном. 



Чистая дисгенезия гонад 46, XX 

• Термин «чистый дисгенезия гонад» (ЧДГ) 

использовался, чтобы отличить эту группу 

пациентов от группы с дисгенезией гонад, 

связанную с синдромом Шерешевского — 

Тернера. В последнем случае кариотип человека 

45, X0, тогда как при чистой дисгенезии гонад 

кариотип 46, XX или 46, XY (синдром Свайера). 

Пациенты с ЧДГ имеют нормальный кариотип, 

но могут иметь локальные генетические 

изменения. 



Чистая дисгенезия гонад 46, XX 

Причина состояния часто неясна. Есть случаи, когда 

сообщалось о нарушениях в рецепторе ФСГ. По-видимому, 

либо половые клетки не образуют или не взаимодействуют с 

гребнем гонады, либо подвергаются ускоренной атрезии, так 

что в конце детства присутствует только streak гонада, 

неспособная вызвать пубертатные изменения. Поскольку 

яичники девочек не вызывают каких-либо важных изменений в 

организме до наступления половой зрелости, обычно нет 

никаких подозрений о дефекте репродуктивной системы до тех 

пор, пока не наступит период полового созревания. 

Семейные случаи XX-дисгенезии гонад не зафиксированы. 

В одной семье мутации в митохондриальной гистидил-тРНК-

синтетазе были описаны как причина. 



Чистая дисгенезия гонад 46, XX 

Из-за неспособности полосатых гонад вырабатывать половые гормоны (как 

эстрогены, так и андрогены) большинство вторичных половых признаков не 

развиваются. Это особенно верно в отношении эстрогенных изменений, 

таких как развитие молочной железы, расширение таза и бедер, а также 

менструальные периоды. Поскольку надпочечники могут вырабатывать 

ограниченное количество андрогенов и не страдают этим синдромом, у 

большинства этих девочек волосы на лобке развиваются, хотя они часто 

остаются редкими. 

Оценка отсроченного полового созревания обычно выявляет наличие волос 

на лобке, но повышение уровня гонадотропинов, что указывает на то, что 

гипофиз дает сигнал для полового созревания, но гонады не отвечают. 

Следующие этапы оценки обычно включают проверку кариотипа и 

визуализации таза. Кариотип показывает хромосомы ХХ, а изображение 

демонстрирует наличие матки, но яичников нет (большинство изображений 

не видят полосатые гонады). В этот момент врач, как правило, может 

поставить диагноз XX-дисгенезии гонад. 



Чистая дисгенезия гонад 46, XX 

Последствия для пациенток с XX-дисгенезией гонад: 

Гонады не могут вырабатывать эстрогены, поэтому грудь не 

будет развиваться, а матка не будет расти и не начнутся 

менструации до тех пор, пока пациенту не назначат терапию 

эстрогеном. 

Гонады не могут вырабатывать прогестерон, поэтому 

менструальные циклы не будут стабильны, пока не назначат 

прогестин. 

Гонады не могут производить яйцеклетки, поэтому пациентка 

не сможет зачать детей естественным путем. Женщина с 

маткой, но без яичников может забеременеть при имплантации 

оплодотворенной яйцеклетки другой женщины (перенос 

эмбриона). 



Синдром Свайера, XY дисгенезия гонад 

Синдром Свайера, XY дисгенезия гонад, женская 

гонадальная дисгенезия или гонадальная дисгенезия — 

генетическое нарушение, 

вариант гипогонадизма с кариотипом 46,XY. Организм 

человека с синдромом Свайера имеет характерный для 

мужского организма набор хромосом, но половые железы (одна 

или обе) представляют собой гонадный тяж и не производят 

гормоны. В результате он имеет женские гениталии, женскую 

репродуктивную систему и выглядит как женщина. В период 

полового созревания развитие вторичных половых признаков 

не происходит и наблюдается аменорея. Существует практика 

удаления гонад в раннем возрасте с целью предотвращения 

развития рака. 



Синдром Свайера, XY дисгенезия гонад 
Синдром Свайера встречается приблизительно 1 раз на 80 000 рождённых. Семейные 

случаи синдрома Свайера крайне редки, описаны всего несколько случаев в мире. 

Синдром Свайера — нарушение информации в Y-хромосоме — 

активность локуса TDF (фактор, определяющий пол и развитие гонад), локализованного на 

участке p11.2 Y-хромосомы. Из-за этой активности определяющего пол фактора клетки, 

которые должны были превратиться в половые железы, не развиваются. В результате 

неразвития половых клеток не выделяются половые гормоны: ни женские, ни мужские. 

Когда на организм не воздействуют ни те, ни другие гормоны, плод выбирает женское 

фенотипическое развитие, организм развивается по женскому фенотипическому типу. 

Несмотря на развитие женского фенотипа присутствует врождённая дисгенезия гонад, 

проявляющийся, как правило, во время ожидаемого полового созревания. Даже если у 

пациентов есть фаллопиевы трубы и половые органы, у них никогда не происходит 

превращение гонад ни в яички, ни в яичники. Из-за этих нарушений в свою очередь идёт 

задержка в развитии матки. У некоторых пациенток, имеющих в кариотипе две X-

хромосомы (неполная дисгенезия), могут присутствовать гипопластичные яичники, что 

вызывает некоторое развитие молочных желёз и несколько менструаций до наступления 

вторичной аменореи. 

Вероятность того, что в гонадах образуется опухоль — 30 — 60 %. Поэтому людям с такой 

аномалией гонады рекомендуют удалять. 



Синдром Свайера, XY дисгенезия гонад 

До периода полового созревания симптомы практически не выражены. 

Заболевание в основном диагностируется у девочек в 14-16 лет, когда 

полового созревания не наступает из-за неразвитых гонад. Отмечается 

полная стерильность. Однако нейроэндокринные регуляторы роста и 

развития организма никак не затронуты, уровень гонадотропных 

гормонов гипофиза повышен и наблюдается гипергонадотропный 

гипогонадизм. Пациенты с синдромом Свайера обычно выглядят и живут как 

женщины. Они не имеют собственных яйцеклеток, но могут выносить 

беременность с помощью донорского эмбриона. 

Наблюдается высокий рост, как следствие того, что половые гормоны не 

воздействуют на эпифизарные пластинки роста и их закостенение 

запаздывает. Высокий голос, интерсексуальное или евнухоподобное 

телосложение, недоразвитие клитора и половых губ, вторичные половые 

признаки не выражены. 



Синдром Свайера, XY дисгенезия гонад 

Сразу после постановки диагноза гонады рекомендуется удалять 

из-за высокого риска возникновения гонадобластом. 

Основным методом лечения является назначение гормонально-

заместительной терапии (принятие эстрогена и прогестерона) 

для стимуляции полового созревания и соответствующего 

развития женских вторичных половых признаков. Уже через 

полгода гормональной терапии у пациенток наступает мена. 

Вследствие гормональной терапии при синдроме Свайера даже 

недоразвитая матка может увеличиться в размерах с 

последующим формированием полноценной шейки и тела 

матки. 

Женщины с синдромом Свайера могут не только забеременеть 

путём имплантации оплодотворённой донорской яйцеклетки, но 

и нормально выносить и родить ребёнка. 



Смешанная дисгенезия гонад 

Смешанная дисгенезия гонад, также известный 

как X0/XY-мозаицизм и 45,X/46,XY-мозаицизм — 

редкий синдром, связанный с анеуплоидией половых 

хромосом и мозаицизмом Y-хромосомы. Также 

называется мозаичным кариотипом. 

Клинические проявления сильно варьируют: от 

частичной вирилизации и гениталий промежуточного 

типа при рождении до полностью мужского или 

женского фенотипа. У лиц с мозаицизмом X0/XY 

также обнаруживается значительно большее, чем 

обычно, число других патологий развития. 

Психомоторное развитие в норме. 



Смешанная дисгенезия гонад 

Фенотип при смешанной дисгенезии гонад сильно варьируются: может быть 

как типично мужской фенотип, так и дисгенезия гонад у мужчин, так и 

состояние, похожее фенотипически на синдром Шерешевского — Тёрнера. 

Наиболее распространенным фенотипом при кариотипе 45,X/46,XY является 

типично мужской фенотип, затем следует фенотип с гениталиями 

промежуточного типа. 

Известно, что большинство пациентов с этим кариотипом имеют 

аномальную гистологию гонад. Высокие уровни гонадотропина были 

описаны у пациентов мужского и женского пола, а также низкие уровни 

тестостерона у пациентов мужского пола. Частичная потеря гена SHOX 

обычно связана с низким ростом. Психомоторное развитие в норме. 

Поскольку гонады могут быть не симметричными, развитие Мюллеровых 

протоков и Вольфовых каналов также может быть асимметричным. Из-за 

наличия дисгенетической ткани гонад и материала Y-хромосомы существует 

высокий риск развития гонадобластомы. 



Смешанная дисгенезия гонад 
В нормальной ситуации все клетки в организме человека будут иметь 46 

хромосом, одна из которых будет X, а другая Y или обе X. Однако иногда во 

время сложного раннего процесса репликации ДНК и деления клеток, одна 

хромосома может быть потеряна. В кариотипе 45, X / 46, XY большая часть 

или вся Y-хромосома теряется в одной из вновь созданных клеток. У всех 

клеток, полученных из этой клетки, будет отсутствовать Y-хромосома. Все 

клетки, созданные из клеток, которые не потеряли Y-хромосому, будут XY. 

Клетки 46, XY будут продолжать делиться как и клетки 45,X. В результате у 

зародыша, а потом и у плода, а затем и у ребенка будет кариотип 45,X/46,XY. 

Это состояние называется мозаичным кариотипом, потому что, как в плитках 

на мозаичных полах или стенах, существует более одного типа клеток. 

Существует много вариаций хромосом, которые вызывают кариотипом 

45,X/46,XY, включая порок развития (изодицентризм) Y-хромосом, делеции 

Y-хромосомы или транслокации сегментов Y-хромосомы. Эти перестройки 

Y-хромосомы могут привести к частичной экспрессии гена SRY, что может 

привести к развитию гениталий промежуточного типа и нестандартным 

уровням тестостерона. 



Смешанная дисгенезия гонад 
Диагностика кариотипа 45,X/46, XY имеет значительные клинические 

значение из-за известных факторов, влияющих на рост, гормональный 

баланс, развитие гонад и гистологию. Кариотип 45,X/46,XY диагностируется 

путем изучения хромосом в образце крови. 

Возраст диагноза варьируется в зависимости от проявлений симптомов, 

побуждающих к цитогенетическому тестированию. Многим пациентам 

диагноз ставят пренатально, когда симптомы заметны уже у плода 

(увеличение складок в области шеи или ненормальный уровень сыворотки), 

материнского возраста или аномальных ультразвуковых исследований, в то 

время как у других диагностируют в постнатальный период, например, при 

наличие у пациента гениталий промежуточного типа. Часто диагноз ставится 

на более поздних этапах жизни из-за низкого роста, задержки полового 

созревания или комбинации того и другого. 

Мозаицизм 45,X/46,XY можно обнаружить внутриутробно через 

амниоцентез, однако было установлено, что доля 45,X клеток в 

амниотической жидкости не может предсказать каких-либо фенотипических 

результатов, что часто затрудняет пренатальное генетическое исследование. 



КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ 



Пациент П. в возрасте 1 года 4 мес поступил в отделение урологии ГБУЗ 

«ДГКБ им. Н.Ф. Филатова ДЗМ» с направляющим диагнозом: крипторхизм 

слева, абдоминальная форма. При осмотре наружные половые органы были 

сформированы по мужскому типу. В правой половине мошонки 

пальпировалось яичко, в левой половине мошонки и паховом канале яичко 

не определялось. По данным УЗИ правое яичко визуализировалось в 

полости мошонки объемом 0,73 см3 , левое яичко в мошонке, в паховом 

канале достоверно не визуализировалось. При проведении 

диагностической лапароскопии в левой подвздошной области на 2 см 

медиальнее внутреннего необлитерированного левого пахового кольца 

было обнаружено образование трубчатой формы, напоминающее матку и 

маточную трубу, в которой латеральнее подвздошных сосудов 

располагалось образование, напоминающее яичник. Левое яичко, яичковые 

сосуды и семявыносящий проток не определялись. Справа глубокое 

паховое кольцо было облитерировано, сосуды развиты удовлетворительно. 

При проведении одномоментной интраоперационной цистоскопии 

семенной бугорок определялся на месте, обычных размеров, в центре его 

располагалась маточка. Проведенный в отверстие маточки мочеточниковый 

катетер №3 CH на расстояние 3–4 см проникал в полость образования, 

напоминающего матку, что хорошо визуализировалось при одномоментной 

лапароскопии. 









В связи с выявлением дериватов мюллеровых протоков было принято 

решение о проведении биопсии левой гонады, напоминающей яичник, и 

дообследовании ввиду отсутствия данных кариотипирования. При 

гистологическом исследовании был получен фрагмент волокнистой 

соединительной ткани, что соответствовало стрек-гонаде. Ребенок был 

осмотрен эндокринологом. Назначены проба с хорионическим 

гонадотропином человека (ХГЧ) и определение гормонального профиля 

пациента. Трехдневная проба с ХГЧ (из расчета 1000 МЕ однократно 

внутримышечно) показала повышение тестостерона до 14,95 нмоль/л, что 

свидетельствовало об удовлетворительном ответе тестикулярной ткани. 

Анализ данных гормонального исследования показал, что все результаты – в 

пределах нормы, низкие значения лютеинизирующего гормона 

соответствовали концу периода минипубертата, нормативные показатели 

стероидных гормонов – отсутствию нарушения стероидогенеза, но 

несколько повышенное значение эстрадиола не исключало наличия ткани 

яичника. Диагностика методом флуоресцентной гибридизации in situ 

выявила хромосомные нарушения – мозаицизм 46,ХY/45,Х (83 и 17 %). 





По результатам проведенного обследования ребенка 

сформулирован диагноз: хромосомное НФП 45,Х/46,ХY, 

смешанная дисгенезия гонад. Присутствие стрек-гонады 

(слева) объяснялось хромосомным нарушением. Наличие 

дериватов мюллеровых протоков было обусловлено 

влиянием стрек-гонады, которая не вырабатывала АМГ, 

действие которого направлено на регресс мюллеровых 

протоков. Учитывая риск гонадобластомы у ребенка с 

описанным диагнозом, принято решение об удалении 

стрек-гонады и производных мюллеровых протоков. 

Ребенку было проведено лапароскопическое удаление 

стрек-гонады и дериватов мюллеровых протоков. По 

данным гистологического исследования, включая 

иммуногистохимическое, дано заключение: 

морфологическая картина соответствует строению матки, 

маточной трубы и стрек-гонаде. Рекомендовано 

динамическое наблюдение. 




