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Аннотация. Цель – представить клинический случай чистой дисгенезии гонад у пациентки. Материалы 
и методы. Представлен клинический случай синдрома Свайера у девушки 16 лет, проанализированы анамнести-
ческие и клинические данные, результаты лабораторных и инструментальных обследований, постоперационные 
результаты и эффект заместительной гормональной терапии. Результаты. В процессе обследования подростка 
с женским фенотипом, высокорослостью и первичной аменореей выявлено повышение гонадотропинов и гипо-
плазия матки. При цитогенетическом исследовании установлен кариотип 46, ХУ. Проведено лапароскопическое 
удаление двусторонних гонадобластом с последующим подбором заместительной гормональной терапии. 
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ВВЕДЕНИЕ
В 1955 г. доктор Свайер (G. I. M. Swyer) впервые 

описал двух фенотипических женщин с дисгенезией 
гонад без стигмы синдрома Тернера. Чистая дисге-
незия гонад, или полная дисгенезия гонад, синдром 
Свайера, – это нарушение половой дифференциров-
ки, связанное с полным отсутствием андрогенизации 
наружных половых органов и персистенцией мюл-
леровых структур из-за недостаточного синтеза ан-
тимюллерова гормона. Пациенты имеют женские фе-
нотипические признаки при кариотипе 46, ХУ. Встре-
чается данная патология с частотой 1 на 80 000 [1]. 
Эпидемиологический возраст выявления синдрома 
Свайера обычно составляет от 18 до 23 лет, по данным 
B. Temime, описавшего 5 клинических случаев паци-
ентов с синдромом Свайера, средний возраст выявле-
ния – 17,6 года [1–4].

Изучение этой аномалии тестикулярной диффе-
ренцировки способствовало выявлению гена SRY – де-
терминирующего фактора развития семенников. До 
20 % 46, XY чистой дисгенезии гонад объясняется му-
тацией или делецией в SRY – этот ген является старте-
ром тестикулярной дифференцировки, которая про-
исходит на седьмой неделе развития эмбриона. В 80 % 
случаев генетические изменения SRY не выявляются. 
Дупликация генов DAX1 и WNT4 в локализациях хро-
мосомы Xp21 и 1p31–35, а также мутации аутосомно 
по участкам 9p и 12q тоже могут вызывать дисгенезию 
гонад [3–5]. 

В большинстве публикаций, посвященных кли-
ническому описанию синдрома Свайера, основные 
жалобы, с которыми чаще всего обращаются пациен-
ты, – первичная аменорея, реже – задержка появле-
ния вторичных половых признаков. Пациентки имеют 
женский фенотип, наружные половые органы сфор-
мированы по женскому типу, однако описаны случаи 
проявления гиперандрогении в виде гирсутизма и ги-
пертрофии клитора [6] . Чаще пациенты имеют сред-
ний или высокий рост, вторичные половые признаки 
развиты слабо. При обследовании выявляется высо-
кий уровень гонадотропинов фолликулостимулиру-
ющего гормона (ФСГ) и лютеинизирующего гормона 
(ЛГ) при низком уровне эстрадиола. Может регистри-
роваться повышение уровня тестостерона ввиду того, 
что дисгенетичные гонады способны секретировать 
андрогены. При ультразвуковом исследовании ор-
ганов малого таза определяется гипоплазия матки 
и яичников. Описаны случаи успешных беременно-
стей у гонадэктопированных женщин с дисгенезией 
гонад 46, XY с использованием вспомогательных ре-
продуктивных технологий [4–8].

Риск злокачественного новообразования гонад 
у пациенток с полной дисгенезией гонад 46, XY коле-
блется от 37 до 45 %, что требует их раннего профи-
лактического удаления. Гонадобластома и дисгер-
минома являются наиболее часто регистрируемыми 
злокачественными новообразованиями. Описаны 
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Abstract. The study aims to present a clinical case of pure gonadal dysgenesis in a female patient. Materials 
and methods. A clinical case of Swyer syndrome in a 16-year-old girl is presented. The anamnestic and clinical 
data, the results of laboratory and instrumental examinations, postoperative results and the effect of hormone 
replacement therapy were analyzed. Results. During the examination of a teenager with a female phenotype, tall 
stature and primary amenorrhea, an increase in gonadotropins and uterine hypoplasia were recorded. Cytogenetic 
examination revealed a 46,XY karyotype. Laparoscopic removal of bilateral gonadoblastoma was performed, 
followed by the selection of hormone replacement therapy.
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единичные случаи эмбриональной карциномы. Риск 
неоплазии повышается с возрастом: так, в возрасте 15 
лет он составляет 15 %, к 20 годам – 16 %, в 30 лет – 
27,5 % [2, 8, 9].

Цель – представить анализ диагностического по-
иска случая чистой дисгенезии гонад у девушки 16 лет 
для своевременной диагностики данной патологии.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Проведен анализ клинического случая синдрома 
Свайера (чистой дисгенезии гонад) у девушки 16 лет. 
Наблюдение проводилось в течение 2 лет. Представ-
лены медицинские документы: история развития ре-
бенка, форма 112у, выписки из медицинской карты 
стационарного больного, форма 003у. У подростка 
и родителей получено разрешение на публикацию 
анонимных данных.

РЕЗУЛЬТАТЫ И ИХ ОБСУЖДЕНИЕ

Клинический случай. Пациентка А., 16 лет, с жа-
лобами на первичную аменорею.

Анамнез жизни и заболевания. Ребенок от 1-й бе-
ременности, 1-х родов. Течение беременности и родов 
без особенностей. Родилась с весом 3 150 г, длина тела – 
53 см, оценка по шкале Апгар – 8/9 баллов. Период но-
ворожденности протекал без особенностей. Физиче-
ское развитие с опережением в росте с первого года 
жизни, SDS (Standard Deviation Score) роста +2,54 стан-
дартных отклонений. Развитие молочных желез, акси-
лярное и лобковое оволосение – по средним пубертат-
ным срокам. Наследственный анамнез: мать и отец – 
двоюродные брат и сестра. У матери менархе в 17 лет. 

Впервые обратилась к эндокринологу с жалобами 
на отсутствие менструации в возрасте 13 лет 11 мес. 
При осмотре: отмечается высокорослость SDS роста 
+2,67, половая формула: B2P3Ax3Me1. Выставлен диа-

гноз «конституциональная высокорослость, первич-
ная аменорея». По результатам обследования выявле-
но значительное повышение уровня гонадотропинов 
и тестостерона (ФСГ = 74,4 мМЕ/мл, ЛГ = 60,1 мМЕ/мл, 
тестостерон = 2,82 нг/мл) при нормальном уровне 
эстрадиола и прогестерона. Проведено ультразвуко-
вое исследование (УЗИ) органов малого таза: размеры 
правого яичника и матки допубертатные. Левый яич-
ник достоверно не визуализируется. В дальнейшем 
выбыли из района наблюдения и за медицинской по-
мощью не обращались. 

В возрасте 16 лет осмотрена гинекологом по пово-
ду первичной аменореи. Строение наружных половых 
органов по женскому типу. Направлена на консульта-
цию к эндокринологу.

Объективные данные. Рост – 177,4 см (SDS +2,20), 
масса тела – 71,9 кг, ИМТ = 22,85 кг/м2 (SDS +0,65), АД – 
100/70 мм рт. ст., ЧСС – 88 уд/в мин. Состояние удов-
летворительное. Телосложение пропорциональное. 
Кожные покровы чистые, фолликулярный гиперкера-
тоз на плечах, стрии белесые, на бедрах, на ягодицах –
смуглые (национальная особенность), нормальной 
влажности и эластичности. Подкожно-жировая клет-
чатка развита достаточно, распределение равномер-
ное. Мускулатура развита удовлетворительно, развит 
плечевой пояс. Тоны сердца ясные, ритмичные. Ды-
хание везикулярное, хрипов нет. Язык чистый, влаж-
ный. Живот мягкий безболезненный, доступен глу-
бокой пальпации. Печень не выступает из-под края 
реберной дуги. Диурез адекватный. Стул регулярный, 
ежедневный, оформленный. Щитовидная железа 
пальпаторно не увеличена, однородная, мягко-эла-
стичная, узлы не пальпируются. Половое развитие: по 
женскому типу. Половая формула: В3-4 – ареола пло-
ская, эстрогеновой реакции ареолы на осмотр нет, 
Ax4, P4, Ме1, оволосение по женскому типу.



Ве
ст

ни
к 

Су
рГ

У.
 М

ед
иц

ин
а.

 №
 2

 (5
2)

, 2
02

2

67

КЛИНИЧЕСКАЯ МЕДИЦИНАКлинический случай
Результаты лабораторных исследований. Био-

химический анализ крови: фосфор – 3,1 мг/дл, глю к о -
за – 5,5 моль/л, АСТ 21,6 – ЕД/л, АЛТ – 9,4 ЕД/мл, холе-
стерин – 3,3 ммоль/л, кальций – 2,57 ммоль/л.

Гормональный профиль: ЛГ – 23,08 мМЕ/мл, ФСГ – 
50,46 мМЕ/мл, эстрадиол – 88,10 пмоль/л, тестосте-
рон – 3,68 нмоль/л, ДГЭА – 6,8 мкмоль/л, пролактин – 
1,60 нг/мл, СССГ – 41,39 нмоль/л; АМГ – 1,92 нг/мл; ХГЧ – 
2,39 мМЕ/мл, альфафетопротеин – 2,96 нг/мл, СА – 
12,5–18,25 МЕ/м. 

Цитогенетическое исследование лимфоцитов 
крови (кариотипирование): хромосомная патология – 
инверсия пола 46, XY. 

При микроскопии клеток буккального эпителия 
половой хроматин в клетках не обнаружен. Иденти-
фикация гена SRY (Sex-determining Region) – Y-специ-
фический маркер в исследуемом образце ДНК присут-
ствует. 

Значимые соматические изменения, характерные 
для отдельных типов мутаций гена SRY – мутация гена 
WT1 (локус 11p13), а также мутация гена SF1 (локус 
9q33) – у пациентки выявлены не были. Молекуляр-
но-генетическое исследование не проводилось.

Результаты инструментальных исследований. 
УЗИ органов малого таза: матка – положение антеф-
лексио, контуры ровные четкие, размеры 41 × 15 × 20,
эхогенность средняя, эхоструктура однородная, 
М-эхо – 2 мм . Правый яичник – 22,2 × 21,1 × 14,9 мм, 
однородная структура, средняя эхогенность, точеч-
ные фолликулы. Левый яичник – 25,8 × 18,5 × 14,7 мм, 
однородная структура, средняя эхогенность, точеч-
ные фолликулы.

Рентгенография кистей и лучезапястных суставов: 
костный возраст соответствует 15 годам. 

Магнитно-резонансная томография (МРТ) орга-
нов малого таза: на сериях томограмм малого таза, 
выполненных в режимах Т1, Т2, DW1, жидкости в по-
лости малого таза не выявлено. Мочевой пузырь на-
полнен, стенки его не утолщены, ровные. Содержи-
мое мочевого пузыря гомогенное, с эффектом пуль-
сации. Структура стенок не изменена, слои диффе-
ренцируются. Наружные контуры мочевого пузыря 
четкие. Дистальные отделы мочеточников не расши-
рены, с четкими контурами. Матка находится в поло-
жении anterflexio anterversio, тело размерами 13 × 10 
× 22 мм. Полости матки без деформации. Эндометрия 
суммарной толщиной до 0,5 мм обычной структуры. 
Переходно-соединительная зона дифференцируется. 
Миометрий без особенностей. Шейка матки не увели-
чена, длина – 12  мм. Эндоцервикс однородной струк-
туры, не утолщен. Влагалище не расширено, толщина 
стенки влагалища – 2 мм. В левой подвздошной об-
ласти имеется увеличенная многоузловая гонада со-
лидной неоднородной структуры размерами 23 × 17 

× 30 мм (объем 6,0 см3). В правой подвздошной обла-
сти определяется гонада овальной формы размерами 
14 × 8 × 8 мм (объем 0,4 см3), несколько гетерогенной 
структуры, тесно прилежащая к петлям подвздошной 
кишки. Прямая кишка не изменена, с наличием в про-
свете содержимого. Тазовые лимфоузлы не увеличе-
ны, структура не изменена. Мягкие ткани, скелет ма-
лого таза на уровнях сканирования не изменены. 

Пациентке проведено лапароскопическое удале-
ние гонад с обеих сторон. Заключение исследования 
гистологического материала: двусторонняя гонадоб-
ластома. Рекомендована заместительная гормональ-
ная терапия эстрогенами для инициации менструа-
лоподобной реакции. Менструалоподобная реакция 
получена на 7-м месяце терапии. В терапию введены 
комбинированные препараты эстрогена и прогесте-
рона, на фоне чего отмечалось увеличение молочных 
желез, ареола конструируется, менструалоподобные 
реакции регулярные. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

На основании наличия жалоб на первичную аме-
норею и объективных данных, половой формулы по 
Таннеру (В3-4 – ареола плоская, эстрогеновой реакции 
ареолы на осмотр нет, Ax4, P4, Ме1, оволосения по жен-
скому типу); результатов лабораторно-инструменталь-
ных исследований (кариотип 46, ХY, наличие Y-специ-
фического маркера, повышенные уровни гонадотро-
пинов, наличие гипоплазированной матки, наличие 
измененных гонад) выставлен следующий клиниче-
ский диагноз: Нарушение формирования пола 46, ХУ, 
синдром Свайера. Проведено радикальное оператив-
ное лечение. Подобрана эффективная заместительная 
терапия.

Чистая дисгенезия гонад при 46, XY является слож-
ной формой нарушения формирования пола. Всем де-
вушкам с первичной аменореей в возрасте старше 16 
лет необходимо проводить исследование гормональ-
ного профиля и УЗИ органов малого таза, по результа-
там которых нужно решать вопрос о необходимости 
проведения цитогенетического исследова ния.

В связи с высоким риском злокачественных но-
вообразований при синдроме Свайера важна ранняя 
диагностика. Возможность проведения радикального 
хирургического лечения и подбора заместительной 
гормональной терапии улучшает прогноз и сохраняет 
репродуктивный потенциал пациенток, для реализа-
ции которого используются вспомогательные репро-
дуктивные технологии. 
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