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Аннотация 
Обоснование. Врожденные нарушения половой дифференцировки (ВНПД) представляют собой гетерогенную группу дизонтогенети-
ческих состояний, характеризующихся несоответствием между хромосомным, гонадным и фенотипическим полом. Среди них идиопа-
тические формы мужского псевдогермафродитизма при кариотипе 46,XY относятся к числу наиболее диагностически сложных вариан-
тов, поскольку при наличии тестикулярной ткани отмечается неполная маскулинизация наружных гениталий при отсутствии выявляе-
мых мутаций в генах андрогенрегулируемой системы. Учитывая клинико-эндокринологическую неоднозначность данной патологии, 
особое значение приобретает интегративный подход, включающий гормональные, цитогенетические и морфофункциональные методы 
диагностики, а также своевременное определение оптимальных сроков хирургической и гормональной коррекции. 
Цель. Провести клинико-эндокринологическую характеристику идиопатического варианта ВНПД у ребенка препубертатного возраста 
с кариотипом 46,XY и определить принципы рациональной лечебно-диагностической тактики. 
Материалы и методы. Исследование основано на анализе клинического наблюдения мальчика 9 лет, проходившего обследование 
в эндокринологическом отделении ОБУЗ «Курская областная детская клиническая больница». Проведена оценка анамнеза, физикаль-
ного статуса, уровней лютеинизирующего, фолликулостимулирующего, антимюллерова гормонов, тестостерона, цитогенетического 
статуса и ультразвуковых характеристик половых желез и органов малого таза с сопоставлением данных с современными литературны-
ми источниками. 
Выводы. Идиопатические формы мужского псевдогермафродитизма при нормальном мужском кариотипе требуют мультидисципли-
нарного подхода и пролонгированного наблюдения. Ранняя хирургическая коррекция и последующий контроль гормонального профи-
ля способствуют формированию адекватного фенотипа, снижению риска эндокринных осложнений и улучшению психосоциальной 
адаптации в пубертате. 
Ключевые слова: врожденные нарушения половой дифференцировки, мужской псевдогермафродитизм, кариотип 46,XY, гипоспа-
дия, препубертат, эндокринологическое наблюдение, клинический случай. 
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Abstract 
Background. Congenital disorders of sex development (DSD) represent a heterogeneous group of dysontogenetic conditions characterized by 
a discordance between chromosomal, gonadal, and phenotypic sex. Among them, idiopathic forms of male pseudohermaphroditism with a 46,XY 
karyotype are among the most diagnostically challenging variants, as the presence of testicular tissue is accompanied by incomplete masculiniza-
tion of the external genitalia in the absence of detectable mutations within the androgen-regulatory gene system. Given the clinico-endocrinolog-
ical ambiguity of this pathology, an integrative diagnostic strategy combining hormonal, cytogenetic, and morphofunctional assessments, along 
with the timely determination of optimal timing for surgical and hormonal correction, acquires particular clinical importance. 
Objective. To perform a detailed clinico-endocrinological characterization of the idiopathic variant of DSD in a prepubertal child with a 46,XY 
karyotype and to determine the principles of rational diagnostic and therapeutic management. 
Materials and methods. The study is based on the clinical observation of a 9-year-old boy examined in the Endocrinology Department of the 
Kursk Regional Children’s Clinical Hospital. The analysis included medical history, physical status, serum levels of LH, FSH, testosterone, and 
anti-Müllerian hormone, cytogenetic data, and ultrasonographic features of the gonads and pelvic organs, correlated with up-to-date literature 
sources. 
Conclusions. Idiopathic forms of male pseudohermaphroditism with a normal male karyotype require a multidisciplinary approach and pro-
longed follow-up. Early surgical correction and subsequent hormonal monitoring contribute to the formation of an adequate phenotypic outcome, 
reduction of endocrine complications, and improvement of psychosocial adaptation during puberty. 
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Мужской псевдогермафродитизм представляет со-
бой одну из наиболее сложных и полиморфных 

форм врожденных нарушений половой дифференци-
ровки (ВНПД) и характеризуется кариотипом 46,XY 
при наличии тестикулярной ткани и различной сте-
пени неполной маскулинизации наружных гениталий. 
В контексте современной классификации данное со-
стояние относится к группе «не классифицированных в 
иных рубриках» форм полового дизонтогенеза, по-
скольку оно не укладывается в рамки типичных нозоло-
гических категорий, таких как синдром полной или ча-
стичной андрогенорезистентности, дефицит 5α-редук-
тазы или мутации гена SRD5A2 [1–5]. 
Эпидемиологические данные указывают, что частота 
ВНПД варьирует в пределах от 1:4500 до 1:5500 живо-
рожденных, при этом значительная доля приходится 
на случаи идиопатического генеза, не ассоциированные 
с выявляемыми мутациями в известных регуляторных 
локусах андроген-рецепторного каскада [5]. Генетиче-
ская природа данной патологии остается предметом 
интенсивных исследований, и современные данные 
предполагают роль субклинических молекулярных де-
фектов, затрагивающих процессы биосинтеза, метабо-
лической активации и тканевой рецепции андрогенов, 
не достигающих порога фенотипической манифеста-
ции, достаточного для идентификации конкретного ге-
нетического дефекта [6–10]. 
Патогенетическая основа идиопатических форм 
ВНПД связывается с дисрегуляцией ключевых звеньев 
фетального андроген-зависимого морфогенеза наруж-
ных гениталий, что может быть обусловлено наруше-
ниями экспрессии генов, участвующих в сигнальных 
путях WNT/β-catenin, SF-1, NR5A1 и AR, а также изме-
нениями чувствительности периферических рецепто-
ров к тестостерону и дигидротестостерону [11]. В от-
дельных случаях обсуждается роль эпигенетических 
факторов, определяющих вариабельность фенотипа 
даже при идентичном хромосомном и гонадном статусе 
[4, 12]. 
Современные диагностические подходы при ВНПД 
основываются на принципах мультидисциплинарности 
и включают комплексную клиническую, лабораторную 
и инструментальную оценку [1, 8]. В обязательный ди-
агностический минимум входят определение хромо-
сомного пола методом цитогенетического анализа, ис-
следование гормонального профиля (тестостерон, лю-
теинизирующий, фолликулостимулирующий и анти-
мюллеров гормоны), оценка костного возраста, а также 
ультразвуковая и, при необходимости, МРТ-визуализа-
ция органов малого таза и мошонки для подтвержде-
ния локализации и структуры гонад [5]. Дополнитель-
ное значение имеет молекулярно-генетическая вери-
фикация, позволяющая исключить известные моноген-

ные формы нарушений половой дифференцировки и 
подтвердить идиопатический характер состояния [7]. 
Терапевтическая стратегия в отношении пациентов с 
идиопатическим вариантом мужского псевдогермафро-
дитизма формируется с учетом степени анатомических 
и функциональных изменений и базируется на принци-
пах поэтапной хирургической коррекции наружных по-
ловых органов, направленной на восстановление адек-
ватной урогенитальной анатомии и достижение удовле-
творительного косметического результата [6, 9]. В даль-
нейшем требуется динамическое наблюдение с регуляр-
ной оценкой гормонального статуса, физического и по-
лового развития, а также психоэмоционального состоя-
ния пациента. Особое значение имеют формирование 
устойчивой гендерной идентичности и профилактика 
возможных нарушений психосексуальной адаптации в 
подростковом и постпубертатном возрасте [10]. 
Прогностически исход при идиопатических формах 
ВНПД во многом определяется своевременностью ди-
агностики, качеством хирургического вмешательства и 
длительностью последующего эндокринологического 
мониторинга [8]. При комплексном и персонализиро-
ванном подходе возможно достижение благоприятных 
результатов в аспекте соматического, гормонального и 
психосоциального функционирования пациента [3, 5]. 
В перспективе дальнейшие исследования направлены 
на использование современных геномных и эпигеном-
ных технологий для уточнения молекулярных механиз-
мов данной формы дизонтогенеза и разработки целе-
вых стратегий коррекции. 

 
Клинический случай 
В специализированное эндокринологическое отделе-
ние ОБУЗ «Курская областная детская клиническая 
больница» был госпитализирован пациент Ч. 9 лет, на-
правленный для углубленного обследования с целью 
уточнения нозологической принадлежности и эндо-
кринного статуса при подозрении на идиопатический 
вариант ВНПД. По данным анамнеза, со слов матери, 
аномалия строения наружных половых органов – ги-
поспадия дистального типа – была диагностирована 
сразу после рождения. С раннего возраста ребенок на-
ходился под наблюдением междисциплинарной 
команды специалистов, включающей детского уролога, 
эндокринолога и генетика. В 2017 г. проведена двух-
этапная реконструктивная коррекция порока: пер-
вично выполнена ортотопическая уретропластика с ис-
пользованием слизистой оболочки щеки, затем прове-
дена реконструкция уретры по модифицированной ме-
тодике Bracka, что позволило достичь анатомической и 
функциональной состоятельности наружных половых 
органов, обеспечить физиологическую уродинамику и 
снизить риск вторичных деформаций. 
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При поступлении состояние пациента расценено как 
удовлетворительное, без признаков декомпенсации. 
Физическое развитие соответствовало возрасту: рост 
142 см, масса тела 34 кг, индекс массы тела в пределах 
нормативных значений. Телосложение правильное, со-
матический статус без видимых аномалий. При объ-
ективном осмотре – наружные половые органы сфор-
мированы по мужскому типу, половое развитие – I ста-
дия по Таннеру. Обе тестикулы пальпировались в мо-
шонке, имели плотноватую консистенцию, объем  
8,0 мл. Признаков дисгенезии, гипоплазии или асим-
метрии не выявлено. 
В ходе обследования проведен комплекс лаборатор-
ных и инструментальных методов диагностики. Пока-
затели гонадотропинов и андрогенов (лютеинизирую-
щий гормон 2,1 мМЕ/мл, фолликулостимулирующий 
гормон 2,9 мМЕ/мл, тестостерон 6,7 нмоль/л) находи-
лись в диапазоне физиологической нормы для препу-
бертатного периода, что свидетельствовало о сохранен-
ной функциональной активности гипоталамо-гипофи-
зарно-гонадной оси и исключало первичный или вто-
ричный гипогонадизм. Определение костного возраста 
по методу Greulich–Pyle продемонстрировало соответ-
ствие хронологическому возрасту (9–10 лет). Цитогене-
тическое исследование подтвердило мужской кариотип 
46,XY без структурных аберраций, что позволило от-
нести случай к категории идиопатических форм ВНПД. 
Для уточнения этиопатогенетических механизмов 
проведен молекулярно-генетический анализ с исследо-
ванием экспрессии ключевых генов, участвующих в ре-
гуляции тестикулогенеза и андрогеновой сигнализа-
ции. Секвенирование кодирующих регионов SRY, 
NR5A1, SOX9, CYP17A1 и AR не выявило мутаций или 
патогенных вариантов, однако зарегистрирован поли-
морфизм в промоторной зоне гена NR5A1, что может 
быть связано с субклиническим снижением транскрип-
ционной активности рецепторных структур стероидоге-
неза. Этот факт может отражать минимальную степень 
дисрегуляции андроген-зависимых процессов, не со-
провождающуюся выраженными фенотипическими 
девиациями, что подтверждает идиопатический харак-
тер патологии. 
Ультразвуковое исследование тестикулярного аппа-
рата выявило нормотопично расположенные симмет-
ричные гонады с однородной эхоструктурой и четкими 
контурами, признаков фиброзных изменений, кистоз-
ных образований или микрокальцинатов не отмечено. 
Ультразвуковое исследование щитовидной железы и 
мочевыделительной системы не выявило сопутствую-
щей патологии. Пациент получал поддерживающую те-
рапию препаратами йодида калия (Йодомарин) в про-
филактической дозе. Динамическое наблюдение на 
протяжении госпитализации характеризовалось ста-
бильным течением без отрицательной клинической ди-
намики. По завершении обследования ребенок выпи-
сан в удовлетворительном состоянии с рекомендацией 
регулярного наблюдения у эндокринолога и уролога, 
мониторинга антропометрических показателей, гормо-

нального профиля (лютеинизирующий, фолликулости-
мулирующий гормон, тестостерон, ингибин В, анти-
мюллеров гормон) и костного возраста для своевремен-
ного выявления признаков пубертатного старта и воз-
можных эндокринных отклонений. На основании сово-
купности клинико-лабораторных, цитогенетических и 
молекулярных данных подтвержден диагноз идиопати-
ческого варианта мужского псевдогермафродитизма 
(Q56.1) с кариотипом 46,XY. 

 
Выводы и обсуждение 
Представленный клинический пример демонстри-
рует сложный диагностический континуум идиопати-
ческой формы ВНПД при сохраненном мужском карио-
типе. Несмотря на фенотипическую изолированность 
аномалии (гипоспадия), патогенетическая структура 
подобных состояний отличается высокой степенью ге-
терогенности и может быть обусловлена как минималь-
ными нарушениями андроген-рецепторного взаимо-
действия, так и функциональной модификацией транс-
крипционной активности генов, регулирующих тести-
кулогенез и стероидогенез. Особое значение имеют ва-
риации в регуляции NR5A1, SOX9 и CYP17A1, поскольку 
они способны определять субклинические дисфункции 
андрогеновой оси, проявляющиеся лишь минималь-
ными дефектами дифференцировки наружных поло-
вых органов. 
С практической точки зрения своевременная диагно-
стика, комплексная гормональная и цитогенетическая 
оценка, а также ранняя реконструктивно-хирургиче-
ская коррекция с последующим динамическим эндо-
кринологическим наблюдением формируют ключевые 
направления оптимального ведения пациентов с 
ВНПД. Длительное мультидисциплинарное наблюде-
ние с оценкой соматического, эндокринного и психосо-
циального развития позволяет минимизировать риск 
поздних осложнений и обеспечивает адекватную адап-
тацию в пубертатном и постпубертатном периодах. 
Клиническое течение рассматриваемого случая можно 
охарактеризовать как стабильно благоприятное при 
условии строгого соблюдения диспансерных рекомен-
даций, контроля параметров гормонального статуса и 
своевременной коррекции возможных отклонений. 
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