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Кластерный анализ матрицы обобщенных расстояний между 
группами больных с разными вариантами кариотипа.

Наиболее фенотипически близкими оказались 
варианты кариотипов с утратой части материалов 
Х-хромосомы (разные варианты делений).

В литературе имеются предположительные дан­
ные о локализации некоторых локусов, детерми­
нирующих тернеровский фенотип в области Хсеп- 
pil, обозначенный как критический регион по 
данному синдрому [8]. Также на Y-хромосоме об­
наружен критический регион, ассоциирующийся 
с некоторыми признаками синдрома Шерешев- 
ского — Тернера (cubitus valgus, щитовидная груд­
ная клетка, короткие 4 метакарпальные кости), 
локализованный на Yp subintervals 5А—51 [5].

Прогресс в совместном использовании клас­
сических цитогенетических и современных моле­
кулярно-генетических методов позволяет надеять­
ся на выявление роли отдельных регионов поло­
вых хромосом в объяснении широкого полимор­
физма синдрома Шерешевского — Тернера и про­
исхождении отдельных клинических симптомов.

Выводы

1. Среди всех больных с синдромом Шерешев­
ского — Тернера моносомия X отмечена у 29,27%, 
у остальных выявлены различные варианты нару­

шения кариотипа (структурные аномалии Х-хро­
мосомы, в том числе с мозаицизмом).

2. Наименее нагруженной патологическими 
признаками является 2-я группа больных (мозаи­
цизм с наличием нормального клона 46,XX).

3. 3-я группа больных (структурные аномалии 
Х-хромосомы) по общей оценке нагруженности 
признаками занимает как бы промежуточное по­
ложение между 1-й (моносомия 45,X) и 2-й груп­
пами, но в то же время характеризуется большей 
вариабельностью по сравнению с ними.
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Summary. The incidence of 15 phenotypical signs was ana­
lyzed in 82 patients with the Shereshevsky-Turner syndrome. The 
minimal diagnostic signs occurring with at least 50% incidence have 
been singled out. Comparative analysis of the distribution of clinical 
signs in groups with different variants of karyotype disorders showed 
that the group of patients with the mosaic karyotype (45,X/46,XX) 
was the least loaded with pathological signs. Groups with karyotype 
45,X and structural disorders are similar in the distribution of phe­
notypical signs. Multidimensional statistical cluster analysis of the 
matrix of summary phenotypical distances was carried out and a 
cluster singled out which permitted unification of 4 groups of pa­
tients with different karyotype disorders. The results are compared 
with published data of molecular cytogenetic studies.
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Наиболее актуальной проблемой гермафроди­
тизма во все времена была проблема реабилита­
ции больного в обществе [1, 6]. Своевременное 
уточнение варианта гермафродитизма — одно из 
основных условий высокого уровня реабилита­
ции данной группы больных [1, 6|. До настояще­

го времени вопрос дифференциальной диагно­
стики этих заболеваний представляет значитель­
ные трудности в силу многообразия форм пато­
логии, сложности и высокой себестоимости ме­
тодов обследования этой группы больных [1, 3, 
6].
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К редким причинам гермафродитизма относят 
врожденные нарушения биосинтеза тестостерона 
(Т), обусловленные дефектом одной и 5 фермент­
ных систем (20,22-десмолазы, Зр-дегидрогеназы, 
17а-гидроксилазы, 17р-дегидрогеназы, 17,20-лиа- 
зы), участвующих в синтезе Т в надпочечниках и 
гонадах [1, 2, 6, 7]. Уточнить функциональное со­
стояние гонад, возможный уровень ферментного 
дефекта и тем самым нозологическую форму за­
болевания и целесообразный пол воспитания у 
больных с этими вариантами ложного мужского 
гермафродитизма (ЛМГ) позволяет тест с хорио­
ническим гонадотропином (ХГ) [1—6]. В основе 
теста лежит определение базальных и стимулиро­
ванных ХГ сывороточных уровней Т и его пред­
шественников (дегидроэпиандростерона, андро­
стендиона, андростендиола), образующихся про­
ксимально от энзимного блока [1—6]. Однако 
следует отметить, что до настоящего времени 
универсальной, общепринятой методики проведе­
ния теста с ХГ нет. Используются различные мо­
дификации теста, различающиеся дозой препара­
та (50—5000 ЕД), числом инъекций (1—7) и час­
тотой их введения (ежедневно, через день, 2 раза 
в неделю) [1, 3, 4]. Практически отсутствуют дан­
ные о степени информативности различных мо­
дификаций данного теста или они противоречи­
вы [1, 3, 4].

Это определило цель настоящей работы — по­
иск оптимальной модификации теста с ХГ, позво­
ляющей своевременно уточнить функциональное 
состояние гонад и тем самым использовать тест с 
ХГ в диагностике вариантов гермафродитизма, 
обусловленных нарушениями биосинтеза Т. С 
этой целью у больных с подозрением на врожден­
ные нарушения биосинтеза Т проводили сравни­
тельный анализ результатов 3-дневного и 3-не­
дельного теста с ХГ.

Материалы и методы

' Обследовано 18 больных (1-я группа) в возрасте от 10 мес
до 10 лет, у которых результаты предварительного обследова­
ния не позволили исключить варианты ЛМГ, обусловленные 
нарушением биосинтеза Т. Все больные имели смешанное 
строение наружных гениталий, кариотип 46, ХУ, гонады и 
внутренние гениталии мужского типа, нормальные (по дан­
ным УЗИ) размеры надпочечников.

2-ю (контрольную) группу составили 13 мальчиков в воз­
расте от 6 до 15 лет, имевших мужское строение гениталий, I 
стадию полового развития по Таннеру, нормальную функцию 
яичек, подтвержденную положительным результатом 1-днев­
ного теста с ХГ.

Тест с ХГ проводили в двух модификациях: 3-дневной и 3- 
недельной с определением базального и стимулированного 
ХГ сывороточного уровня Т. Сбор образцов крови проводили 
путем пункции локтевой вены утром натощак до и через 24 ч 
после последней инъекции ХГ, который в первом случае вво­
дили ежедневно в течение 3 дней по 2000 ЕД внутримы­
шечно, во втором случае — 2 раза в неделю в течение 3 нсд в 
той же разовой дозе. Образцы крови центрифугировали, по­
лученную сыворотку замораживали и хранили при —20’С до 
проведения исследования, которое осуществляли радиоимму- 
нологическим методом с использованием стандартных набо­
ров "Сеа-1ге-5опп" (Франция). Проба оценивалась по отноше­
нию стимулированного ХГ сывороточного уровня Т к базаль­
ному и считалась положительной, т. е. исключала энзимный 
блок в биосинтезе Т, если это отношение было больше 2 [1, 
4].

Статистическую оценку результатов исследования проводи­
ли с помощью метода вариационной статистики с оценкой 
достоверности различий средних величин по критерию I 
Стьюдента.

Показатели 3-днсвного теста с ХГ
Таблица 1

Группа больных
Сывороточный уровень Т, нмоль/л (М ± /л)

базальный | стимулированный ХГ

Подгруппа 1а (п = 15) 0,83 ± 0,20 8,03 ± 1,50***
Подгруппа 16 (п = 3) 1,81 ± 0,68 2,86 ± 1,60
2-я (л = 9) 0,84 ± 0,25 9,36 ± 2,2**
Д1а-1б <0,05
Р16-2 <0,05
Р|и-2 >0,05

Примечание. Здесь и в табл. 2 звездочки — достовер­
ность различий средних значений базального и стимулиро­
ванного ХГ сывороточного уровня Т: одна — р < 0,05, две — 
р < 0,01, три — р < 0,001.

Результаты и их обсуждение

Свое исследование мы начали с проведения 
наиболее простого и доступного практическому 
здравоохранению 3-дневного теста с ХГ. Прове­
денное исследование показало, что у 15 из на­
блюдаемых нами больных 1-й группы результат 3- 
дневного теста с ХГ был положительным. Среднее 
значение стимулированного ХГ сывороточного 
уровня Т (8,03 ± 1,5 нмоль/л) более чем в 9 раз 
превышало среднее значение базального уровня 
Т (0,83 ± 0,2 нмоль/л; р < 0,001). В то же время у 
3 больных результат теста был отрицательным: 
среднее значение стимулированного ХГ сыворо­
точного уровня Т (2,86 ± 1,6 нмоль/л) превыша­
ло среднее значение базального уровня Т 
(1,81 ± 0,68 нмоль/л) менее чем в 1,6 раза. В за­
висимости от полученных результатов наблюдае­
мые нами больные 1-й группы (и = 18) были раз­
делены на 2 подгруппы: больные, имевшие поло­
жительный (подгруппа 1а; п = 15) и отрицатель­
ный (подгруппа 16; л = 3) результат теста. При 
сопоставлении полученных результатов с резуль­
татами 2-й (контрольной) группы (л = 9) выявле­
но достоверное различие в средних значениях 
стимулированного ХГ сывороточного уровня Т у 
больных подгруппы 16 и 2-й группы, подгруппы 
1а и 16. В то же время у больных подгруппы 1а и
2- й группы статистически значимой разницы в 
показателях не обнаружено (табл. 1). Подобный 
характер ответа гонад на 3-дневную стимуляцию 
ХГ свидетельствовал о нормальной функции 
яичек и исключал энзимный блок в биосинтезе Т 
у больных подгруппы 1а. Таким образом, резуль­
таты 3-дневного теста с ХГ позволили нам ис­
ключить нарушения биосинтеза Т как возмож­
ную причину гермафродитизма у больных под­
группы 1а и выявили необходимость проведения 
исследования базальных и стимулированных ХГ 
сывороточных уровней предшественников Т у 
больных подгруппы 16.

При анализе результатов 3-недельного теста с 
ХГ мы получили иные данные. У всех наблюдае­
мых нами больных 1-й группы (л = 18) результат
3- недельного теста с ХГ был положительным. 
Среднее значение стимулированного ХГ сыворо­
точного уровня Т (13,2 ± 3,2 нмоль/д) более чем в 
12 раз превышало среднее значение базального 
уровня Т (1,06 ± 0,18 нмоль/л; р < 0,01). При со­
поставлении полученных результатов с результа-
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Таблица 2
Показатели 3-недельного теста с ХГ

Группа больных
Сывороточный уровень Т, нмоль/л (М ± /»)

базальный | стимулированный ХГ

1-я (л = 18) 1,06 ± 0,18 13,2 ± 3,2**
2-я (л = 4) 1,26 ± 0,35 15,49 ± 4,0*

тами 2-й (контрольной) группы (п = 4) стати­
стически значимой разницы в показателях не вы­
явлено (табл. 2). Подобный характер ответа гонад 
на 3-недельную стимуляцию ХГ свидетельствовал 
о нормальной функции яичек и исключал энзим­
ный блок в биосинтезе Т у всех наблюдаемых на­
ми больных. Таким образом, результаты 3-недель­
ного теста с ХГ позволили нам исключить нару­
шения биосинтеза Т как возможную причину гер­
мафродитизма у всех наблюдаемых нами больных 
и отказаться от проведения дорогостоящего ис­
следования базальных и стимулированных ХГ сы­
вороточных уровней предшественников Т у боль­
ных подгруппы 16.

К параметрам диагностической ценности
3-дневного  теста мы отнесли чувствительность 
метода. При сопоставлении результатов 3-дневно­
го и 3-недельного тестов с ХГ чувствительность 
первого составила 83%, при этом статистически 
значимой разницы в показателях не выявлено. 
Все изложенное выше позволяет рекомендовать 
данный тест в качестве скринирующего метода в 
диагностике вариантов гермафродитизма, обу­
словленных нарушениями биосинтеза Т. Отрица­
тельный результат данного теста диктует необхо­
димость проведения наиболее информативного 
3-недельного теста с ХГ, и только отрицательный 
результат последнего требует проведения исследо­
вания базальных и стимулированных ХГ сыворо­
точных уровней предшественников Т.

Выводы

1. 3-Дневный тест с ХГ имеет удовлетворитель­
ную диагностическую ценность в оценке функ­
ционального состояния гонад у больных с ЛМГ, 
что позволяет использовать данный тест в качест­
ве скринингового исследования в диагностике ва- « 
риантов гермафродитизма, обусловленных нару­
шениями биосинтеза Т.

2. 3-Недельный тест с ХГ обладает высокой ди­
агностической ценностью в оценке функциональ­
ного состояния гонад у больных с ЛМГ, что по­
зволяет использовать данный тест в диагностике 
вариантов гермафродитизма, обусловленных на­
рушениями биосинтеза Т, у больных с отрица­
тельными результатами 3-дневного теста.
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L.N. Samsonova - CHORIONIC GONADOTROPIN TEST IN 
THE DIAGNOSIS OF HERMAPHRODITISM VARIANTS 
CAUSED BY CONGENITAL DISORDERS OF TESTOSTER­
ONE BIOSYNTHESIS

Summary. The study is devoted to search for the optimal 
modification of chorionic gonadotropin test which permits timely 
assessment of the function of gonads and, hence, diagnose the vari­
ants of hermaphroditism caused by disordered biosynthesis of testo­
sterone. Two modifications of the test: three-day and two-week 
with measurements of basal and stimulated testosterone levels in the 
serum were used in 18 patients aged 10 months to 10 years. Both 
modifications were diagnostically valuable in assessing the function 
of the gonads in patients with male pseudohermaphroditism. How­
ever, the three-day test with its 83% sensitivity may be used only as 
a screening method in the diagnosis of the above condition.
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Гистиоцитоз X, являющийся редким заболеванием, объеди­
няет 3 родственных, но различных по клиническому проявле­
нию, течению и прогнозу синдрома: эозинофильную грануле­
му (болезнь Таратынова), болезнь (синдром) Хенда — Шюлле­
ра — Крисчена и болезнь (синдром) Леттерера — Сиве. Кли­
ническая картина болезни Хенда — Шюллера — Крисчена 

впервые описана Хендом в 1893 г., затем Шюллером в 1915 г. 
и Крисченом в 1920 г. Термин "гистиоцитоз X" впервые пред­
ложен в 1953 г. Лихтенштейном [4], который объединил под 
этим названием все 3 вышеупомянутых заболевания на осно­
вании сходства клинической картины, возможности взаимного 
перехода из одного состояния в другое и типичных морфоло­
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