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АКТУАЛЬНОСТЬ 

Люди, рожденные с нарушениями формирования пола 
(далее — НФП), представляют особую когорту пациентов, 
поскольку их наблюдение и лечение требует содруже-
ственной работы эндокринологов, гинекологов, хирургов 
и психологов. Неотъемлемой частью ведения пациентов 
с НФП является психологическая поддержка [1], но они 
вынуждены сталкиваться с дополнительными социаль-
ными барьерами из-за интимного характера этого состо-
яния [2]. По результатам анализа более 70 статей, Utari A. 
и соавт. отметили следующие проблемы: 1) сексуальные 
расстройства, неудовлетворенность половой жизнью, от-
сутствие определенности в реализации репродуктивных 
планов; 2) низкое качество жизни (в большинстве опи-
санных случаев связано с поздним лечением НФП); 3) ген-
дерная дисфория, ведущая к идентификации себя вплоть 
до небинарного гендера; 4) консервативное отношение 

родителей и общества; 5) социально-культурные, рели-
гиозные и экономические установки, диктующие выбор 
мужского пола как более предпочтительного [3]. 

Перед специалистами: эндокринологами, гинеколо-
гами и психологами — стоит непростая задача предоста-
вить пациентам и их родителям полный объем инфор-
мации, включая варианты лечения, подходящие для их 
конкретного случая [4]. 

Для достижения данной задачи в 2005 г. Европейским 
и Американским обществами детских эндокринологов 
была организована международная конференция по во-
просам интерсексуальных нарушений в Чикаго, на кото-
рой был разработан «консенсус» по ведению пациентов 
с НФП. Длительное время этот «консенсус» являлся акту-
альным и рекомендательным документом [5]. 

В настоящее время термин «нарушение формиро-
вания пола/нарушение полового развития» (НФП/НПР) 
используется для описания врожденных состояний, 
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при  которых существует несоответствие между хромо-
сомным, половым и анатомическим полом [6, 7]. 

Ранее для описания данной группы состояний при-
менялся термин «гермафродитизм», однако его актив-
ное использование вне медицинских кругов привело 
к нарушению конфиденциальности болезни пациента, 
неправильным интерпретациям диагноза в окружении 
пациента, и считается уничижительным многими пра-
вовыми организациями [8, 9]. В литературе встречаются 
термины «различие формирования пола», «нарушение 
или различие полового развития» и «овотестикулярная 
неоднозначность» [10]. 

Встречаемость НФП трудно оценить коли-
чественно из-за меняющейся номенклатуры, 
но считается, что она составляет примерно 1 случай 
на 4500–5500 живорожденных детей, а случаи ово
тестис («истинный гермафродитизм») составляет 3–10% 
всех случаев НФП [11, 12]. 

Классификация НФП подразумевает условно три 
большие группы: НФП 46,XY, НФП 46,XX и сексхромо-
сомные нарушения, при которых регистрируются раз-
личные варианты аномального кариотипа (к примеру, 
с.  Якоббса) [13]. Важно отметить, что, по мнению Cools 
M. и соавт., данная классификация «ограниченна» и де-
финирует вышеизложенные психосоциальные пробле-
мы [4].

Одним из состояний, рассматриваемых в рамках 
данной классификации, является дисгензия гонад при 
кариотипе 46,XY, встречаемая в литературе так же, как 
синдром Свайера (далее — ДГ), представляя собой часть 
спектра НФП, лишь меньшая часть всех случаев ДГ связа-
на с патогенными вариантами в ключевых генах, отвеча-
ющих за определение пола: SRY, SOX9, MAP3K1 и NR5A1. 

Нарушения формирования пола (НФП) включают 
в себя множество отдельных состояний, начиная от тех, 
которые связаны с небольшими фенотипическими раз-
личиями между больными и здоровыми людьми, и закан-
чивая теми, при которых возникают вопросы относитель-
но пола, в котором будет воспитываться ребенок, риска 
развития опухолей половых желез, хирургического вме-
шательства на половых органах и фертильности [2].

Основная проблема, с которой сталкивается любой 
из специалистов, — это отсутствие осознанности паци-
ентом и его родителями последствий несвоевременного 
лечения и нерегулярного наблюдения.

Представленный клинический случай является ред-
ким примером нарушения формирования пола, сопря-
женного с кариотипом 46 XY и положительным геном 
SRY, и демонстрирует столкновение специалистов с вы-
шеописанной проблемой.

ОПИСАНИЕ СЛУЧАЯ

В отделение терапии эндокринопатий ГНЦ РФ ФГБУ 
«НМИЦ эндокринологии» МЗ РФ поступила пациентка А. 
20 лет с диагнозом: «Нарушение формирования пола».

Известно, что пациентка — ребенок от первой бере-
менности, протекавшей без осложнений, родоразреше-
ние — в результате естественных срочных родов, масса 
тела при рождении — 3600 г, рост — 54 см.

При рождении, по данным объективного осмотра, 
констатировано неправильное строение наружных гени-

талий: мошонкообразные половые губы, пенисообраз-
ный клитор, уретра сформирована ниже пениса. В ходе 
кариотипирования определен мужской кариотип  — 
46  ХУ, SRY положительный. В возрасте 1,5 месяца была 
выполнена диагностическая лапароскопия, по данным 
которой по средней линии определялась матка возраст-
ных размеров, справа — придатки матки без особенно-
стей, слева — гонада уходит в паховый канал. По иници-
ативе опекуна (бабушки по материнской линии) ребенок 
зарегистрирован в женском поле.

При гормональном анализе крови в возрасте 
10  месяцев отмечен пониженный уровень тестосте-
рона  — 3,25 нмоль/л (6,8–10,5), повышенный уро-
вень ЛГ  — 7,9  мМЕ/мл (0,02–3,29), ФСГ — 12 мМЕ/мл 
(0,19–6,7), пролактина — 2111 мМЕ/л (109–557), 17-ОН — 
7,4  нмоль/л (0,66–2,81), анализ крови на антимюллеров 
гормон (АМГ) и ингибин В с целью подтверждения при-
сутствия тестикулярной ткани у ребенка не проводился. 
По данным УЗИ пахово-мошоночной области в области 
половых губ визуализировались мелкозернистые об-
разования с довольно четкими контурами, справа — 
6,3х3,7 мм, слева — 6,5х4 мм.

Пациентке в возрасте 1,5 года выполнена лапаро-
скопическая гонадэктомия, по данным гистологическо-
го анализа морфологическая картина соответствовала 
дисгенезии гонад по типу овотестис: микропрепарат 
правой гонады представлен фрагментами маточной тру-
бы с утолщенными ворсинками, ткань правого яичника 
представлена овариальноподобной стромой с немно-
гочисленными гнездами яйцеклеток типичного вида, 
микропрепарат левой гонады содержит аналогичные 
структуры, однако к овариальноподобной строме лево-
го яичника прилежит ткань, представленная многочис-
ленными семенными канальцами, состоящими из немно-
гочисленных клеток Сертоли и Лейдига. Таким образом, 
был обоснован диагноз: «Истинный гермафродитизм 
при кариотипе 46ХУ, послеоперационный агонадизм, 
первичный гипергонадотропный гипогонадизм».

Детские эндокринологи обратили внимание опекуна 
на необходимость инициации заместительной гормо-
нальной терапии при достижении 9 лет, однако опекун 
пациентки не прислушалась к данной рекомендации. 

В 2006 г. (2 года), по данным УЗИ органов малого 
таза, за мочевым пузырем было визуализировано труб-
чатое образование, матка в виде тяжа, переднезадний 
размер — 1,5 мм, гонады не определяются. Проведена 
феминизирующая пластика в объеме резекции клитора, 
пластики половых губ, повторно акцентировано внима-
ние опекуна о важности заместительной гормональной 
терапии. 

С 8 до 16 лет пациентка не состояла на диспансерном 
учете ни у одного смежного специалиста: ни у эндокри-
нолога или гинеколога, терапию не получала.

В декабре 2020 г. (16 лет) пациентка и опекун вы-
нужденно обратились за медицинской помощью по по-
воду двусторонней паховой грыжи. При осмотре наруж-
ных половых органов отмечено, что большие половые 
губы сформированы правильно, малые половые губы 
атрофичны, в виде складок, в зоне клитора — рубцовые 
изменения, ткань клитора не определяется, наружное 
отверстие уретры расположено ниже рубцов, при кате-
теризации ход свободный, ниже — вход во влагалище, 
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гимен кольцевидный плотный, слизистая влагалища 
бледно-розовая, влагалище длиной 8 см, заканчивается 
слепо, ткани шейки матки не определяются. По УЗИ ор-
ганов малого таза позади мочевого пузыря визуализи-
рована гипоэхогенная структура размерами 23х5х11 мм, 
однородной структуры, вероятно, гипоплазированная 
(рудиментарная) матка, яичники не визуализированы. 
Выполнена диагностическая лапароскопия, по данным 
которой круглые связки прослеживаются на всем протя-
жении с обеих сторон, между круглыми связками по цен-
тру визуализируется вытянутой формы ткань, напоми-
нающая матку 3х2 см, умеренно мобильная, придатки 
не определяются. 

В 2021 г. (16,5 года) в ФГБУ «НМИЦ эндокринологии» 
проведено молекулярно-генетическое исследование 
в объеме секвенирования панели «Нарушения формиро-
вания пола, 38 генов», патогенных вариантов не выявлено. 

В марте 2022 г. в возрасте 17 лет впервые госпита-
лизирована в детское отделение ФГБУ «НМИЦ эндокри-
нологии». При сборе анамнеза и объективном осмотре 
обращали внимание на следующие параметры: рост ре-
бенка — 173 см, вес — 56 кг, ИМТ — 19 кг/м2, отсутствие 
значимого роста молочных желез, отсутствие оволосения 
в подмышечных впадинах, лобковой зоне (стадия по Тан-
нер — 1), маскулинность голоса, отсутствие менархе и как 
следствие — аменорея. По данным гормонального про-
филя, подтвержден гипергонадотропный гипогонадизм 
(ЛГ — 42,3 Ед/л (2,6–12,0), ФСГ — 110,0 Ед/л (1,9–11,7), при 
уровне эстрадиола 36,2 пмоль/л (97,0–592,0) и тестосте-
рона — 0,5 нмоль/л (0,70–2,70)) с целью исключения гер-
миногенных опухолей исследованы онкомаркеры (АФП, 
б-ХГЧ, ингибин В) — отрицательные. 

По данным калькулятора TW20, костный возраст со-
ответствует 15,2 года, однако при выполнении рентгено-
графии кистей костный возраст соответствовал 10 годам 
и 4 месяцам (также отмечено, что при гипопластичных 
гороховидных косточках заметны мелкие сесамовидные 
косточки слабой плотности, особенность обусловлена 
генетическим фактором). 

По данным УЗИ матки и придатков, матка — в виде 
маточного тяжа размерами: длина — 2,8 см, ширина — 
1,0 см, передне-задний — 0,5 см, яичники не определя-
ются. На МРТ-снимках тазовых органов: матка визуали-
зируется в виде тяжа размерами 5х10х25 мм, влагалище 
истончено до 7 мм, толщина стенки влагалища — 2,5 мм 
(соответствует гипоплазии матки), гонады не определя-
ются. 

По результатам обследований пациентка была кон-
сультирована и осмотрена врачом-гинекологом: половая 
формула по Таннеру — B1 P1Ax0 Meabs, наружные половые 
органы развиты правильно, состояние — после фемини-
зирующей пластики наружных гениталий, глубина влага-
лища по зонду — 7 см, матка не увеличена, оценена как 
допубертатаная, соответствует возрасту 2–7 лет. Учиты-
вая возраст пациентки, открытые зоны роста, подтверж-
денный гипергонадотроный гипогонадизм, рекомен-
дации гинеколога, была инициирована заместительная 
гормональная терапия с высоких доз эстрогена («Проги-
нова»). Пациентка регулярно принимала терапию около 
года, однако в конце зимы 2023 г. в связи с недоступно-
стью препарата на фармацевтическом рынке терапию 
прекратила. 

В ходе госпитализации в июле 2023 г. (18 лет) ФГБУ 
«НМИЦ эндокринологии» подтвержден гипергонадо-
тропный гипогонадизм на фоне отсутствия терапии: 
ЛГ — 41.9 Ед/л (2,6–12,0), и ФСГ — 116 Ед/л (1,9–11,7), при 
низком уровне эстрадиола — 46,9 пмоль/л (97,0–592,0) 
и тестостерона — 0,6 нмоль/л (0,70–2,70). Учитывая ана-
мнестические данные о приеме эстрогенов в течение 
6–7  месяцев, выполнен контроль в динамике рентгено-
графии лучезапястных суставов и УЗИ органов малого 
таза, по результатам которых отмечена положительная 
динамика. По данным рентгенографии, костный возраст 
с 10 лет вырос до 13 лет (сесамовидные косточки сохра-
нены, продолжается закрытие синостозов концевых фа-
ланг), по данным УЗИ малого таза и придатков отмечено 
увеличение размеров матки: длина — 3,9 см, ширина — 
2,3 см, переднезадний — 0,8 см, что соответствует 9 го-
дам. Гинекологом рекомендовано продолжить использо-
вание ЗГТ — эстрадиола валериат («Прогинова»), однако 
ввиду невозможности его приобретения рекомендовано 
использование препарата Эстрадиол гемигидрат + Диги-
дростерон 2/10 (Фемостон 2/10).

При поступлении в апреле 2025 г. (20 лет) пациент-
ка отмечает, что за 1,5 года на фоне регулярного бес-
прерывного приема Эстрадиол гемигидрат + Дигидро-
стерон 2/10 произошло увеличение объема молочных 
желез, феминизация голоса, отметила усиление роста 
волос в подмышечной и лобковой областях и появление 
менструалоподобной реакции. По данным гормональ-
ного анализа крови на фоне терапии: тестостерон  — 
0,83 нмоль/л (0,70–2,70), эстрадиол — 328,2 пмоль/л 
(97,0–592,0), ЛГ — 55,5 Ед/л (2,6–12,0), ФСГ — 96,2 Ед/л 
(1,9–11,7). По данным рентгенографии кистей и лучеза-
пястных суставов, отмечено увеличение костного воз-
раста до 14,5 л (синостоз фаланг, неполный синостоз 
пястных костей). Вышеперечисленные результаты об-
следования и данные объективного осмотра указывают 
на эффективность постоянной ЗГТ. Пациентке было реко-
мендовано продолжить заместительную гормональную 
терапию в прежнем объеме, подчеркнута необходимость 
регулярного приема препарата. Пациентка выписана 
с диагнозом по МКБ-10 «Q97.3 Женщина с 46,XY-карио-
типом».

Важно отметить, что с самого детства наибольшую роль 
в воспитании пациентки играла бабушка по материнской 
линии (мать до определенного возраста не участвовала 
в воспитании девочки), и до августа 2024 г. информация 
о ее особенности полового развития тщательно скры-
валась, доступ к данным медицинской документации ей 
ранее не предоставлялся. Пациентка отмечает, что в ходе 
предыдущих госпитализаций (в пубертатный период 
девочки), в ходе наблюдения в ФГБУ «НМИЦ эндокрино-
логии» она не придавала значения необходимости меди-
цинского надзора, не обращала внимание на возможные 
отличия в своем половом развитии, не осознавала свою 
гендерную идентичность. С целью осознания своей по-
ловой принадлежности и формирования доверительных 
отношений с семьей, пациентка самостоятельно изуча-
ла материал по теме «нарушения формирования пола», 
«интерсекс-люди». На момент госпитализации в апреле 
2025 г. относила себя к женскому гендеру и ощущала свою 
феминность, отмечена сохранность критики, пациентке 
рекомендована психосоциальная поддержка. 
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ОБСУЖДЕНИЕ 

Данный клинический случай демонстрирует целе-
сообразность и убедительность некоторых постулатов 
Чикагского консенсуса: 1) приоритетность оказания 
хирургической помощи у пациентов с НФП в младенче-
стве или в период раннего детства; 2) важность иници-
ации заместительной гормональной терапии до начала 
пубертатного периода; 3) значимость психологической 
поддержки для более благоприятной социальной адап-
тации и самоидентификации. 

Подходы к хирургической реконструкции гениталий 
и лечению внутренних половых органов, в частности 
вопрос о сроках проведения процедур и показаниям 
к ним, являются дискутабельными по сей день. По тези-
сам Консенсусного заявления и по мнению Европейско-
го и Американского обществ детских урологов, ранние 
операции (гонадэктомии, феминизирующие операции) 
имеют вполне конкретные медицинские показания 
(в особенности профилактика развития герминогенных 
опухолей) и рекомендованы к проведению до достиже-
ния ребенком двухлетнего возраста. Однако крупные 
политические институты, такие как Европейский парла-
мент, комиссариат по правам человека и специальный 
докладчик ООН по вопросу о пытках и других жестоких, 
бесчеловечных или унижающих достоинство видах об-
ращения и наказания, твердо отстаивают позицию, что 
данные операции являются «скорее косметическими, 
чем жизненно необходимыми для здоровья» и, следо-
вательно, считаются «ненужными с медицинской точки 
зрения». Правозащитные организации утверждают, что 
хирурги лишают пациентов права участвовать в при-
нятии необратимых решений, связанных с анатомией 
и полом и таким образом нарушают основные права 
человека, поэтому оперативные вмешательства следует 
отложить до достижения возраста, когда можно дать ин-
формированное согласие [1, 10, 14]. 

С целью объективации аргументов хирургическо-
го сообщества в отношении вышеописанного дискусса 
Bennecke E. и соавт. провели крупномасштабное иссле-
дование для определения предпочтений непосред-
ственно самих пациентов в выборе объема и сроков 
оперативных вмешательств: в выборку вошли 459 чело-
век (в возрасте ≥16 лет) с диагнозом НФП, в том числе 
с врожденной гиперплазией коры надпочечников. Ос-
новным резюме данного анализа стало, что 60% людей 
с НФП и кариотипом ХУ считают подходящим периодом 
для хирургического вмешательства на половых органах 
младенчество или детство, тогда как 33%, соответствен-
но, предпочли подростковый или взрослый возраст или 
любое другое время [9]. Результаты вышепредставленно-
го исследования сопоставляются и с более ранними ана-
логичными наблюдениями: при анкетировании меньшей 
выборки пациенток с синдромом Каллмана 90% заявили, 
что генитопластика должна проводиться в течение пер-
вого года жизни [14].

Основной аргумент медицинского общества в пользу 
ранней генитопластики заключается в том, что анатомия 
половых органов ребенка должна соответствовать полу, 
в котором он воспитывается, а также, что результаты ран-
них вмешательств лучше с физической и психологиче-
ской точки зрения, чем при отсроченных. Для большин-

ства политических и социальных институтов он является 
неубедительным. В результате перед врачами стоит зада-
ча по разработке новых алгоритмов лечения для устра-
нения долгосрочных последствий отсроченного хирур-
гического вмешательства [10].

Одним из таких последствий является риск развития 
злокачественной опухоли гонад. У людей с кариотипом 
46,XY этот риск наиболее высок из-за наличия нефункци-
онального компонента яичка в овотестисе, что требует 
удаления нефункциональных гонад [9].

Так, клинический случай, описанный Bbs K. и соавт., 
демонстрирует необходимость более ранней диагно-
стики в случае истинного гермафродитизма: позднее 
констатирование НФП из-за нормального мужского фе-
нотипического развития у 15-летнего подростка с кари-
отипом 46,XY потребовало длительного наблюдения для 
оценки гормонального статуса и половой функции в ус-
ловиях высокого риска развития рака яичников. 

Пример данного пациента уделяет внимание дол-
госрочному многопрофильному лечению с участием 
психологов, эндокринологов, гинекологов, педиатров 
и даже пластических хирургов.

Естественным последствием гонадэктомии у людей 
с НФП является инициация заместительной гормональ-
ной терапии (ЗГТ) для стимуляции полового созревания 
и/или поддержания вторичных половых признаков, оп-
тимизации здоровья костей и улучшения физического 
и социального самочувствия. Соответственно, у людей, 
воспитанных как женщины, обычно используются эстро-
гены (в сочетании с прогестинами, если есть матка), 
а у людей, воспитанных как мужчины, — андрогены [15]. 

В случае нашей пациентки с 46,XY и полной дисгене-
зией гонад резонно утверждать, что послеоперацион-
ный агонадизм, первичный гипергонадотропный гипого-
надизм и как следствие задержка полового созревания 
являлись основными показателями для начала ЗГТ еще 
в допубертатном периоде. Хотя сторонники «морато-
рия» людей с НФП активно пропагандируют, что вопрос 
о времени начала индукции полового развития являет-
ся индивидуальным, поскольку в случае НФП требуется 
длительный прием эстрогенов, ассоциированный с та-
кими осложнениями, как гиперпролактинемия, низкое 
либидо, риск рака шейки матки [16].

Однако известно, что несвоевременно инициирован-
ная ЗГТ существенно влияет на развитие вторичных по-
ловых признаков, костный возраст и ощущение ребенка 
себя как «полноценная/ый женщина/мужчина». Taylor S. 
на примере пациенток с ранней менопаузой демонстри-
рует, что ранее начало ЗГТ способствует лучшим показа-
телям минеральной плотности кости, ускоряя процесс 
нарастания костной массы, таким образом, закрытие 
синостозов у пациентов с НФП происходит намного 
быстрее, активный рост прекращается соответственно 
окончанию пубертатного периода [17]. Заместительная 
гормональная терапия эстрогенами у девочек с НФП 
и маткой позволяет имитировать начало полового со-
зревания, формируются вторичные половые признаки 
и стимуляции начала менструальноподобных выделе-
ний. В случае описанной пациентки для завершения «пу-
бертатного периода» и достижения половой зрелости 
необходимо как минимум еще 5 лет регулярной терапии 
эстрогенами. 
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Для пациентов с синдромом Свайера лечение в прин-
ципе основано на профилактическом удалении дисгенети-
ческих гонад и длительной заместительной гормональной 
терапии, и оба метода лечения направлены на предотвра-
щение формирования и роста опухолей в дисгенетических 
гонадах (гонадобластомы или герминомы) [18, 19].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 

Вышеописанный клинический случай демонстрирует 
важность информированности пациентов и их родите-
лей и соблюдения рекомендаций врачей: несвоевре-
менная инициация ЗГТ препятствует достижению детьми 
с данным состоянием половой и моральной зрелости, 
что в свою очередь определяет важность оказания ро-
дителями психологической помощи и поддержки.
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