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Наиболее актуальной проблемой гермафроди­
тизма является проблема реабилитации больного с 
целью его максимальной адаптации в обществе. 
Сложность существования больного гермафроди­
тизмом в обществе обусловлена прежде всего тем 
обстоятельством, что все остальные люди очень 
четко разделяются по половому признаку. В связи 
с этим непременным условием успешной реабили­
тации больного является определение у него в ран­
нем возрасте паспортного пола, формирование фе­
нотипа в соответствии с избранным полом и поло­
вого самосознания, соответствующего этому фено­
типу.

При соблюдении этих условий человек с интер­
сексуальными гениталиями, как и все здоровые 
люди, относит себя к определенному полу и строит 
свои жизненные планы в соответствии с этим по­
лом. Больной, у которого не были проведены реа­
билитационные мероприятия, не может быть отне­
сен к определенному полу и в силу этого становит­
ся изгоем общества. Наиболее сложно решить эту 
задачу у больных ложным мужским гермафроди­
тизмом (ЛМГ, синдром неполной маскулиниза­
ции). Прежде всего это обусловлено гем, что ЛМГ 
является чрезвычайно гетерогенным состоянием. 
Это значительно затрудняет процесс уточнения но­
зологической формы заболевания, выбора пас­
портного пола, своевременного проведения хирур­
гической и гормональной коррекции пола и в ко­
нечном итоге — адекватной психосексуальной реа­
билитации больного в обществе [7, 9—11].

Основная причина патологии формирования 
синдрома неполной маскулинизации — хромосом­
ные или генетические аномалии. При этом могут 
иметь место нарушения числа или структуры поло­
вых хромосом или мутация генов, ответственных 
либо за формирование мужской гонады (сексдетер- 
минирующий регион У хромосомы — БИУ-ген),

Классификация ЛМГ синдрома неполной маскулинизации
Дисгенезия яичек
Смешанная дисгенезия яичек
Синдром Шерешевского—Тернера с гермафродитными ге­

ниталиями
Чистая дисгенезия яичек
Синдром рудиментарных яичек
Врожденные дефекты биосинтеза тестостерона
Дефицит десмолазы
Дефицит Зр-ОН-дегидрогсназы
Дефицит 17а-гидроксилазы
Дефицит 17,20-лиазы
Дефицит 17-ОН-дегидрогеназы
Периферические варианты
Дефицит 5а-редуктазы
Синдром тестикулярной феминизации — синдром андро­

генной нечувствительности
Синдром полной тестикулярной феминизации
Синдром неполной тестикулярной феминизации 

либо за синтез стероидных гормонов, либо за чув­
ствительность периферии к действию половых гор­
монов |6|.

Итак, дефицит тестостерона в период внутриут­
робной жизни по причине формирования дисгене- 
тичного яичка или нарушения синтеза тестостеро­
на (врожденная ферментопатия — дисгормоноге- 
нез), или его действия на периферии (рецепторный 
дефект или дефицит 5а-редуктазы) приводит к не­
достаточной маскулинизации гениталий мужского 
плода и формированию различных вариантов 
ЛМГ. На основании вышеизложенного современ­
ная рабочая классификация ЛМГ может быть пред­
ставлена следующим образом (см. таблицу).

Наиболее ответственной задачей на пути реаби­
литации больного с интерсексуальными генита­
лиями является выбор паспортного пола, пола вос­
питания. Именно этим определяется характер всех 
дальнейших терапевтических вмешательств (хи­
рургическая и гормональная коррекция), а также 
возможность адаптации больного в половом и со­
циально-психологическом планах.

При выборе пола ребенку с ЛМГ следует в пер­
вую очередь помнить о том, что избранный пас­
портный пол может быть не идентичен гонадному 
(биологическому) полу. Вопросы половой принад­
лежности ребенка должны решаться только исходя 
из принципа целесообразности, т. е. возможности 
лучшей адаптации больного в обществе. При этом 
следует учитывать состояние гонад (их функцио­
нальные возможности), фенотипические особен­
ности данного варианта заболевания, г. е. строение 
внутренних и наружных гениталий, возможность 
их коррекции в соответствии с избранным полом, а 
также особенности течения пубертата (спонтанная 
феминизация, андрогенизация или гипогонадизм), 
что определяет и необходимость и характер гормо­
нальной терапии.

Практика показывает, что адаптация больного в 
избранном поле, даже если он не идентичен био­
логическому, возможна. Для этого необходимо, 
чтобы при выборе паспортного пола был учтен ха­
рактер половой дифференцировки мозга, чтобы ре­
бенок с раннего возраста воспитывался в избран­
ном поле, а окружающие ребенка люди и сам боль­
ной не сомневались в его половой принадлежно­
сти. Последнее возможно только в том случае, если 
в любом возрасте внешний вид больного соответ­
ствует нашим представлениям о строении наруж­
ных гениталий, характере и степени развития вто­
ричных половых признаков у здорового ребенка 
данного возраста и пола.

Исходя из этого, вопросы половой принадлеж­
ности ребенка с интерсексуальными гениталиями 
должны решаться в ранние сроки жизни, не позд-
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Дифференциальная диагностика ЛМГ
Схема 1нее 2-летнего возраста. Это 

диктуется в первую очередь тем 
обстоятельством, что именно к 
этому времени ребенок начина­
ет осознавать себя человеком 
определенного пола. С другой 
стороны, решение вопроса по­
ловой принадлежности в ран­
ние сроки жизни позволяет 
своевременно провести хирур­
гическую, а впоследствии и 
гормональную коррекцию в со­
ответствии с избранным полом. 
Таким образом, создаются ус­
ловия для правильного полово­
го воспитания и, следователь­
но, формирования полового са­
мосознания, соответствующего 
избранному полу. В этом гаран­
тия хорошей адаптации больно­
го в обществе.

Итак, очень важным этапом на пути реабилита­
ции больного гермафродитизмом является выбор 
паспортного пола в наиболее ранние сроки жизни 
больного. Однако выбор паспортного пола у кон­
кретного больного определяется прежде всего осо­
бенностями клинического течения данного вари­
анта заболевания. В связи с этим первый вопрос, 
который должен решить врач, приступая к реаби­
литационному процессу — определение точного 
варианта гермафродитизма, нозологической фор­
мы заболевания. Только при этом условии можно 
составить представление о степени повреждения 
гонад, уровне их функциональной активности и за­
ранее, уже в раннем детстве, предсказать возмож­
ность развития и характер течения пубертата. 
Именно знание этих вопросов и позволяет врачу 
принять правильное решение при выборе паспорт­
ного пола у ребенка с интерсексуальными генита­
лиями. Следовательно, вопрос дифференциальной 
диагностики вариантов гермафродитизма является 
ключевым при реабилитации больных с данной па­
тологией. В то же время дифференциальная диаг­
ностика гермафродитизма, особенно в раннем дет­
ском возрасте, т. е. когда и должны решаться во­
просы половой принадлежности, является доволь­
но сложной задачей [1—5].

В настоящее время дифференциальная диагно­
стика гермафродитизма основывается на данных 
кариотипирования, данных, характеризующих осо­
бенности клинического течения вариантов заболе­
вания, и результатах гормональных тестов. Наибо­
лее трудна дифференциальная диагностика вари­
антов ЛМГ. Так, наличие в кариотипе У хромосо­
мы свидетельствует лишь о принадлежности паци­
ента к одному из вариантов синдрома неполной 
маскулинизации.

На следующих этапах необходимо установить 
причину недостаточной маскулинизации плода. С 
этой целью на основании многолетнего опыта ра­
боты нашего коллектива (более 30 лет) по этой про­
блеме и данных литературы нами создан рабочий 
вариант алгоритма дифференциальной диагности­
ки ЛМГ, который периодически обновляется [1 — 
4]. Процесс дифференциальной диагностики начи­

нается с исследования состояния внутренних гени­
талий (наличие или отсутствие матки) и проведе­
ния теста с хориогонином (ХГ).

Женское строение внутренних гениталий (нали­
чие матки) у больного ЛМГ свидетельствует о зна­
чительном внутриутробном повреждении гонад, 
которые не способны вырабатывать антимюлле- 
ровское вещество и, следовательно, формировать 
внутренние гениталии мужского типа. В этом слу­
чае у больного имеет место один из вариантов дис­
генезии тестикулов.

Отрицательная проба с ХГ (при мужском строе­
нии внутренних гениталий и достаточно хорошем 
состоянии гонад) свидетельствует о нарушении 
синтеза тестостерона как причине тестостероновой 
недостаточности, т. е. о наличии одного из вариан­
тов врожденной ферментопатии.

Наличие мужского строения внутренних гени­
талий, хорошо сформированных гонад и положи­
тельной пробы с ХГ позволяет исключить обе вы­
шеназванные группы заболеваний и установить у 
пациента периферический вариант ЛМГ (схема 1).

При установлении предварительного диагноза 
дисгенезии тестикулов необходимо продолжить 
дифференциальную диагностику с целью уточне­
ния варианта заболевания (синдром Шерешевско- 
го—Тернера с гермафродитными гениталиями, 
чистая дисгенезия яичек, синдром рудиментарных 
яичек, смешанная дисгенезия гонад), так как 
именно вариант заболевания (нозологическая фор­
ма) во многом определяет выбор паспортного пола. 
С этой целью необходимо провести тщательное ис­
следование состояния органов малого таза (лапа­
роскопия или/и лапаротомия) (схема 2).

Обнаружение 2 дисгенетичных гонад (streak) 
или рудиментарных яичек свидетельствует о нали­
чии у больного 1 из 3 вариантов заболевания (син­
дрома Шерешевского—Тернера с гермафродитны­
ми гениталиями, чистой дисгенезии яичек или 
синдрома рудиментарных яичек). Дальнейшая 
дифференциальная диагностика этих вариантов за­
болевания с практической точки зрения нецелесо­
образна, так как при любом из них назначают жен­
ский паспортный пол. Это обусловлено тем об-
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Схема 2
Дифференциальная диагностика дисгенезии яичек

стоятельством, что гонады при этих вариантах за­
болевания очень повреждены и не в состоянии 
обеспечить достаточный уровень андрогенизации 
ни в период внутриутробной жизни (строение на­
ружных гениталий ближе к женскому типу), ни в 
последующие годы (выраженный гипогонадизм). 
Значительный дефицит андрогенов в период внут­
риутробной жизни не в состоянии обеспечить и 
нормальную мужскую дифференцировку мозга и, 
таким образом, заложить основы формирования 
мужского полового самосознания. Кроме того, эти 
гонады склонны к развитию опухолей и злокачест­
венному их перерождению. В связи с этим после 
установления больному женского паспортного по­
ла производят гонадэктомию и пластику' наружных 
гениталий, а в дальнейшем назначают заместитель­
ную гормональную терапию женскими половыми 
гормонами. При правильном половом воспитании 
эти дети хорошо адаптируются в избранном поле.

Вышеперечисленные варианты дисгенезии яи­
чек встречаются крайне редко. Значительно чаше у 
пациентов с дисгенезией яичек имеет место сме­
шанная дисгенезия гонад. В этом случае, с одной 
стороны, обнаруживают дисгенетичную гонаду 
(streak), с другой — хорошо сформированное яич­
ко. Обычно это яичко имеет достаточно высокую 
функциональную активность. Этим обстоятельст­
вом объясняется формирование при данном вари­
анте заболевания однорогой матки (со стороны 
расположения яичка формируется семявыносящий 
проток) и более маскулинное, чем при предыдущих 
вариантах, строение наружных гениталий. Данный 
уровень андрогенов способен обеспечить мужскую 
дифференцировку мозга. На фоне пубертатного 
периода, как правило, имеет место спонтанная ги­
дрогенизация. В силу этих причин данной группе 
пациентов назначают мужской паспортный пол, 
удаляют дисгенетичную гонаду (опасность разви­
тия дисгерминомы) и матку, опускают яичко, если 
оно находится в состоянии крипторхизма, прово­
дят коррекцию наружных гениталий и на фоне пу­
бертатного периода при необходимости — замести­
тельную гормональную терапию.

Врожденный дефект биосинтеза тестостерона — 
достаточно редкий вариант ЛМГ. Диагноз ставят 
42

при наличии у пациентов хорошо сформированных 
яичек и отрицательного теста с ХГ. Этот диагноз 
является, безусловно, предварительным, так как 
дефицит тестостерона может быть результатом де­
фицита одной из 5 ферментных систем. Три из 
этих ферментных систем (холестерин десмолаза, 
Зр-ОН-дегидрогеназа, 17а-гидроксилаза) участву­
ют в синтезе всех стероидных гормонов (глюкокор­
тикоидов, минералокортикоидов, тестостерона), 2 
(17,20-лиаза, 17р-дегидрогеназа) — только тесто­
стерона. При дефиците любой из этих ферментных 
систем нарушается синтез тестостерона и в силу 
этого происходит неполная маскулинизация на­
ружных гениталий мужского плода.

При дефиците ферментных систем, принимаю­
щих участие в синтезе всех стероидных гормонов, 
помимо гермафродитного строения наружных ге­
ниталий, имеют место признаки нарушения функ­
ции коры надпочечников. Так, при дефиците фер­
ментов холестериндесмолазы и Зр-ОН-дегидроге­
назы нарушается синтез жизненно важных гормо­
нов (глюко- и минералокортикоидов) и формиру­
ется клиника первичной надпочечниковой недос­
таточности (синдром потери соли).

При дефиците фермента 17а-гидроксилазы на­
рушается синтез кортизола, но не страдает синтез 
минералокортикоидов. Более того, в ответ на сни­
жение уровня кортизола и повышение уровня 
АКТГ активно синтезируются стероиды с минера­
локортикоидным эффектом и повышается уровень 
АД. В силу этих причин данный вариант заболева­
ния характеризуется, помимо гермафродитного 
строения гениталий, выраженной артериальной 
гипертензией. Нормализации уровня АД при этом 
заболевании можно добиться лишь на фоне замес­
тительной терапии глюкокортикоидными препара­
тами.

Дифференциальная диагностика вариантов вро­
жденного дефекта биосинтеза тестостерона очень 
важна, так как, с одной стороны, позволяет вы­
брать более целесообразный для конкретного вари­
анта заболевания паспортный пол, с другой — оп­
ределить характер заместительной гормональной 
терапии.

Выбор паспортного пола определяется особен­
ностью течения пубертатного периода каждого ва­
рианта заболевания. Так, при двух вариантах забо­
левания (дефицит Зр-ОН-дегидрогеназы и 17р-де- 
гидрогеназы) на фоне пубертатного периода, не­
смотря на выраженную феминизацию наружных 
гениталий при рождении, имеет место спонтанная 
андрогенизация, что диктует необходимость назна­
чения подобным пациентам мужского паспортного 
пола, а в дальнейшем — пластической и гормо­
нальной коррекции фенотипа в соответствии с из­
бранным полом. Спонтанная андрогенизация при 
этих вариантах заболевания при наличии выражен­
ного дефицита тестостерона обусловлена избыточ­
ным образованием в силу существующего блока в 
синтезе гормонов таких промежуточных стероидов, 
дающих выраженный вирилизирующий эффект, 
как дегидроэпиандростерон (ДЭА) и андростенди- 
ол (дефицит Зр-ОН-дегидрогеназы) или ДЭА и ан­
дростендион (дефицит 17р-дегидрогеназы).
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Схема 3

При других вариантах заболевания наряду с де­
фицитом тестостерона имеет место дефицит и этих 
андрогенов. Следовательно, у данных пациентов в 
течение всей жизни имеют место дефицит мужских 
половых гормонов и в силу этого выраженная фе­
минизация наружных гениталий при рождении и 
гипогонадизм в последующие годы. Данной группе 
пациентов показаны назначение женского пас­
портного пола, гонадэктомия, пластическая и гор­
мональная коррекция в соответствии с избранным 
полом.

В тех случаях, когда определить вариант врож­
денного дефекта синтеза тестостерона не представ­
ляется возможным, больному всегда назначают 
женский паспортный пол и во избежание в даль­
нейшем андрогенизации обязательно проводят го- 
надэктомию и корригирующую терапию.

Дифференциальная диагностика вариантов вро­
жденного дефекта биосинтеза тестостерона осно­
вывается на оценке клинических симптомов забо­
левания, свидетельствующих о нарушении глюко- 
и минералокортикоидной функции коры надпо­
чечников, и данных о высоком уровне промежу­
точных стероидов, предшествующих блоку в син­
тезе гормонов. Повышение уровня определенных 
промежуточных стероидов позволяет уточнить уро­
вень блока и, следовательно, вариант заболевания 
(схема 3). Однако в практическом здравоохранении 
методы исследования промежуточных стероидов 
не нашли широкого применения, так как методы 
очень дороги, а заболевания, при которых требует­
ся проведение подобных исследований, встречают­
ся крайне редко. В связи с этим больные ЛМГ, обу­
словленным ферментопатией, должны обследо­
ваться и лечиться в специализированных учрежде­
ниях.

Периферические варианты ЛМГ, которые пред­
ставлены синдромом тестикулярной феминизации 
и синдромом дефицита 5а-редуктазы, устанавлива­
ются путем исключения вариантов дисгенезии тес- 
тикулов и врожденного дефекта биосинтеза тесто­
стерона, т. е. при наличии у пациента мужского 

строения внутренних гениталий и положительных 
результатов пробы с ХГ.

Синдром тестикулярной феминизации (нару­
шение рецепторной чувствительности к андроге­
нам) характеризуется фемининным (синдром пол­
ной тестикулярной феминизация) или смешанным 
(синдром неполной тестикулярной феминизации) 
строением наружных гениталий и гипогонадизмом 
в последующие годы. Реакция на введение экзоген­
ного тестостерона у данной группы пациентов от­
сутствует. Все это диктует необходимость назначе­
ния больным с тестикулярной феминизацией жен­
ского паспортного пола, проведения хирургиче­
ской и гормональной коррекции в соответствии с 
избранным полом, гонадэктомии. При своевре­
менном проведении всех этих мероприятий, по 
мнению большинства исследователей, больные хо­
рошо адаптируются в женском поле. Все это сви­
детельствует о том, что внутриутробная дифферен­
циация мозга при данном варианте ЛМГ происхо­
дит в отсутствие эффекта андрогенов.

Синдром дефицита 5а-редуктазы обусловлен на­
рушением превращения тестостерона в активную 
форму гормона — дигидротестостерон (ДГТ). Осо­
бенно высока потребность в ДГТ в период внутри­
утробной жизни, когда формируются наружные ге­
ниталии мужского плода. Дефицит ДГТ в этот пери­
од жизни приводит к неполной маскулинизации на­
ружных гениталий, т. е. к формированию ЛМГ. 
Удивителен тот факт, что на фоне пубертата при 
этом варианте заболевания наблюдается спонтанная 
андрогенизация, что требует обязательного назначе­
ния больным мужского паспортного пола. Больные 
при условии хирургической коррекции пола полно­
стью адаптируются в мужском поле, хотя многие из 
них впоследствии нуждаются в дополнительном вве­
дении мужских половых гормонов. Вполне удовле­
творительная психосексуальная адаптация подоб­
ных пациентов в мужском паспортном поле свиде­
тельствует о достаточной активности мужских поло­
вых гормонов в период внутриутробной половой 
дифференцировки мозга.
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Схема 4
Дифференциальная диагностика периферических 

вариантов ЛМГ

Вышеизложенное свидетельствует о том, что 
при периферических вариантах ЛМГ пути реаби­
литации больных различны: при синдроме тести­
кулярной феминизации назначают женский пас­
портный пол и проводят феминизирующую корри­
гирующую терапию при синдроме дефицита 5а-ре- 
дуктазы — мужской паспортный пол и вирилизи­
рующую корригирующую терапию. Следовательно, 
дифференциальная диагностика этих вариантов за­
болевания имеет принципиальное значение. В 
этом плане высокую степень информативности 
имеют методы определения чувствительности анд- 
рогензависимых тканей к тестостерону, уровня тес­
тостерона и ДГТ в крови (базальный уровень и на 
фоне введения ХГ), активности 5а-редуктазы. В 
настоящее время с целью выявления нарушенной 
чувствительности к андрогенам предложен новый 
тест, основанный на определении уровня секссвя- 
зывающего глобулина в крови, до и после введения 
пероральных анаболических стероидов. У лиц с 
нормальной чувствительностью к андрогенам от­
ношение уровня данного показателя до проведения 
теста к его уровню после введения анаболических 
стероидов снижается примерно наполовину (40— 
65%). У лиц с резко нарушенной чувствительно­
стью к андрогенам отношение остается без изме­
нений, у лиц с частичным нарушением чувстви­
тельности наблюдается снижение в пределах 65— 
90% [8]. Однако все эти сложные и дорогостоящие 
методы в настоящее время могут быть использова­
ны лишь в специализированных учреждениях.

В практическом здравоохранении с этой целью 
обычно используют пробу с введением тестостеро­
на. Проба позволяет уточнить степень чувствитель­
ности андрогензависимых тканей к действию тес­
тостерона. В течение 3 мес больному любого воз­
раста вводят пролонгированный препарат тестосте­
рона из расчета 75 мг/м2 поверхности тела 1 раз в 

3—4 нед. Увеличение размеров полового члена и 
другие признаки андрогенизации на фоне проведе­
ния пробы позволяют предположить нормальную 
чувствительность к андрогенам и, таким образом, 
уточнить вариант заболевания — дефицит 5а-ре- 
дуктазы. Отсутствие реакции на введение тестосте­
рона свидетельствует о нарушенной чувствитель­
ности к андрогенам, т. е. подтверждает диагноз 
синдрома тестикулярной феминизации (схема 4).

При проведении пробы следует помнить, что 
положительная реакция на введение тестостерона 
может иметь место и у больных с легким вариантом 
синдрома тестикулярной феминизации. Однако 
выраженная реакция на введение препарата позво­
ляет прогнозировать у данной категории лиц высо­
кую эффективность тестостерона при проведении в 
дальнейшем заместительной гормональной тера­
пии. Это оправдывает назначение больным с по­
добной реакцией на введение тестостерона муж­
ского паспортного пола.

Итак, дифференциальная диагностика вариан­
тов ЛМГ в современных условиях — довольно 
сложная, но вполне решаемая задача. Можно на­
деяться, что в ближайшем будущем в результате 
широкого внедрения в практику здравоохранения 
методов молекулярной генетики, позволяющих 
выявлять мутацию генов, ответственных за форми­
рование пола, вопросы точного диагноза вариантов 
гермафродитизма будут решаться значительно про­
ще и в более раннем возрасте, что, безусловно, 
улучшит возможности адаптации этих больных в 
обществе.
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