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Овотестикулярное нарушение формирования пола 

(ОТ НФП) является редким вариантом патологиче-

ской дифференцировки гонад. Наиболее частой при-

чиной являются различные варианты гоносомного мо-

заицизма. Кариотип 46,XY имеют не более 7% пациен-

тов с ОТ НФП. В экспериментальных работах показа-

ны модели развития овотестис в результате нарушения 

соотношения аутосомных генов, регулирующих ова-

риальные и тестикулярные пути развития [1, 2].

Классическим вариантом овотестис является 

двойственная абдоминальная гонада, состоящая из 

отдельных отсеков различной по структуре ткани. Для 

верификации ОТ-НФП необходимо гистологическое 

исследование, подтверждающее наличие овариальной 

и тестикулярной ткани в составе одной гонады [3]. Ос-

новными клиническими задачами при ведении паци-

ентов с ОТ-НФП являются выбор пола и определение 

хирургической тактики в отношении гонад.

Описание случая
Родители пациента 1 года 3 мес обратились с жа-

лобами на неправильное строение наружных поло-

вых органов ребенка. Из анамнеза известно, что при 

рождении ребенка фенотипический пол не опреде-

лен. На основании кариотипирования (46,XY) и 

ДНК-диагностики (наличие SRY-гена) был зареги-

стрирован в мужском поле. При осмотре в возрасте 

1,5 года рост 80 см, SDS роста: 0,02,  масса тела 10 кг, 

ИМТ 15,6 кг/м2. Наружные половые органы имеют 

двойственное строение: лабиоскротальные складки 

полностью расщеплены, гонады не пальпируются; 

клитерофаллос длиной 3 см, кавернозные тела, го-

ловка сформированы; отверстие уретры открывает-

ся на промежности.

Обследование ребенка включало эхографию ма-

лого таза, лапароскопию и цистоскопию; определе-

ние тестостерона, эстрадиола и антимюллерова гор-

мона (АМГ) в сыворотке; гистологическое исследо-

вание интраоперационного материала гонад и цито-

генетическое исследование материала гонад мето-

дом ДНК-зондов.

Результаты физикального, лабораторно-
го и инструментального исследования
При визуализации полости малого таза обнару-

жена матка с шейкой, влагалище. По данным уль-
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тразвукового сканирования, левая гонада была рас-

ценена как яичник объемом 3,7 см3 с фолликулами 

по периферии в количестве до 7—8 в одном поле 

сканирования. При лапароскопической визуализа-

ции левая гонада состояла из двух отделов, четко 

разделенных между собой прослойкой соединитель-

ной ткани; правая гонада также состояла из двух от-

делов, имела объем не более 1 см3. В одном из отде-

лов каждой гонады определялись овариальные фол-

ликулы. При проведении цистоуретроскопии на 

расстоянии 0,5 см от меатуса определяется вход во 

влагалище, которое хорошо развито, свободно про-

ходимо для цистоскопа, имеет длину около 5 см, за-

канчивается шейкой матки. Рядом располагается 

вход в уретру, ведущую в мочевой пузырь.

При гормональном обследовании уровень те-

стостерона на фоне стандартного стимуляционного 

теста хорионическим гонадотропином — 9,5 нмоль/л; 

уровень АМГ — 115 нг/мл, эстрадиола — 17 пг/мл.

В ходе лапароскопии правая гонада была удале-

на. Проведена сепарация левой гонады по линии со-

единительнотканной перегородки с удалением те-

стикулярного компонента гонады. Проведена био-

псия овариального отсека левой гонады.

Гистологическое исследование интраопераци-

онного материала гонад показало наличие ткани 

яичка и яичника, разделенных фиброзной прослой-

кой. Ткань яичника фиброзирована, деление на 

корковый и мозговой слой нечеткое. В корковом 

слое определяются примордиальные фолликулы с 

выраженными дистрофическими изменениями 

(рис. 1, на цв. вклейке). Ткань яичка разбита на доль-

ки фиброзными прослойками, единичные микро-

кальцинаты. В эпителии канальцев резко выражен-

ные дистрофические и пролиферативные измене-

ния: увеличение размеров клеток, ядер, гиперхро-

мия ядер. Клетки сперматогенного эпителия распо-

лагаются хаотично и находятся в разной степени 

зрелости. Обращают на себя внимание крупные 

клетки с четко определяемым ядром и наличием в 

нем ядрышек — половые клетки (рис. 2, на цв. вклей-
ке). Такое строение сперматогенного эпителия соот-

ветствует организации, характерной для антена-

тального периода [4].

FISH-анализ с набором ДНК-зондов, специфич-

ных к центромерным районам хромосом Х (DXZ1) и 

Y (DYZ3), был выполнен на интраоперационном ма-

териале гонад. При анализе интерфазных ядер в пре-

паратах из некультивированных клеток овотестику-

лярной гонады выявлено по 1 копии последователь-

ности, специфичной центромерному району хромо-

сом X и Y. Подтвержден мужской кариотип, число-

вых отклонений по хромосомам X и Y не выявлено. 

Молекулярно-генетическая диагностика была про-

ведена в Институте детской эндокринологии ЭНЦ в 

рамках программы «Альфа-Эндо» методом парал-

лельнорго секвенирования на панели генов наруше-

ния формирования пола; на данный момент генети-

ческая причина заболевания не установлена.

На основании результатов проведенного обследо-

вания был выставлен диагноз: 46,XY, овотестикуляр-

ное нарушение формирования пола. В ходе клиниче-

ского консилиума с участием родителей было принято 

решение о воспитании ребенка в женском поле.

На основании результатов гистологического ис-

следования было принято решение о проведении 

гонадэктомии с последующим проведением заме-

стительной терапии в период полового созревания.

Обсуждение
Основанием для выбора женского пола воспита-

ния у данного пациента явились фенотипическое 

строение наружных гениталий, хорошее развитие 

мюллеровых структур — матки, влагалища, опреде-

ляющих возможность адаптации ребенка в период 

полового созревания на фоне проведения замести-

тельной терапии. Овотестикулярные гонады паци-

ента имели типичное макроскопическое строение: 

каждая гонада состояла из двух компонентов, четко 

разделенных между собой соединительнотканной 

перегородкой. Выброс тестостерона в ответ на сти-

муляцию хориогонином свидетельствовал о частич-

но сохранной функции клеток Лейдига. Источни-

ком высокого уровня АМГ можно считать незрелые 

примордиальные фолликулы [5].

Согласно данным литературы [6—8], сохране-

ние овариальных частей гонад у девочек с ОТ-НФП 

определяет возможность самостоятельного пуберта-

та. Пациентки с овотестис могут иметь нормально 

развитые молочные железы, менструировать. Воз-

можность сохранения овариальных компонентов 

определяется гистологическим строением гонады — 

присутствием дифференцированной овариальной 

ткани, овариальных фолликулов различной степени 

зрелости. Недифференцированные гонады подле-

жат обязательному удалению в связи с высоким ри-

ском их малигнизации.

С целью определения оптимальной тактики на 

первом этапе хирургического лечения была прове-

дена сепарация правой гонады с удалением дисгене-

тического тестикулярного компонента, биопсией 

овариальной ткани и последующими диагностиче-

скими исследованиями на материале гонад. Для ис-

ключения скрытого гоносомного мозаицизма было 

проведено молекулярно-цитогенетическое исследо-

вание методом FISH-диагностики, в результате ко-

торого числовых отклонений по половым хромосо-

мам не выявлено, подтвержден мужской кариотип. 

Развитие овотестис при кариотипе XY является ред-

ким вариантом ОТ-НФП. В 2009 г. D. Wilhelm и 

L. Washburn [9] показали, что развитие овотестику-

лярной гонады у XY-особей прослеживалось в тех 

случаях, когда экспрессия тестикул детерминирую-
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щих генов (SRY, SOX 9) была недостаточной для по-

давления овариального пути развития.

Результаты гистологического исследования го-

над нашего пациента показали наличие незрелой 

тестикулярной ткани с выраженными пролифера-

тивными изменениями, микрокальцинатами. В тка-

ни яичника отсутствовало четкое деление на корко-

вое и мозговое вещество. Примордиальные фолли-

кулы, определяемые в овариальной части гонады, 

имели выраженные дистрофические изменения. На 

основании этих данных было принято решение о 

проведении гонадэктомии.

Заключение
Выбор пола у пациента с ОТ-НФП проводился 

на основании совокупности данных: фенотипиче-

ского строения гениталий, функционального состо-

яния гонад, возможностей хирургической коррек-

ции и перспективы адаптации пациента в период 

полового созревания. Хирургическую тактику для 

пациента с овотестикулярным нарушением форми-

рования пола определило морфологическое строе-

ние и степень зрелости структурных компонентов 

овотестикулярной гонады.
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К статье Н.В. Маказан и соавт. «Клинический полиморфизм псевдогипопаратиреоза 
у детей»

а б

Рис. 11. Пороки развития кистей при ПГП.
а — внешний вид кистей с брахидактилией; б — отсутствие видимых IV, V фаланго-пяcтных суставов при сжатии кисти в кулак.

К статье Н.Ю. Райгородской и соавт. «Овотестикулярное нарушение формирования пола 
у пациента с кариотипом 46,XY»

Рис. 1. Микроскопическая картина ткани яичника: диф-
ференцировка на корковый и мозговой слой, в корковом 
слое примордиальные фолликулы с дистрофическими 
изменениями.
Окраска гематоксилином и эозином, ув. 250.

Рис. 2. Микроскопическая картина ткани яичка: эпителий 
канальцев незрелый, с дистрофическими и пролифера-
тивными изменениями.
Окраска гематоксилином и эозином, ув. 250.


