
48
ВЕСТНИК Репродуктивного Здоровья •• Декабрь •• 2008

НОВАя КЛАССИФИКАЦИя ЗАБОЛЕВАНИй, 
СВяЗАННых С НАРУШЕНИЕМ ФОРМИРОВАНИя 
ПОЛА. ОБСУЖДЕНИЕ МЕЖДУНАРОДНОГО 
КОНСЕНСУСА ПО ПЕРЕСМОТРУ 
ТЕРМИНОЛОГИИ И КЛАССИФИКАЦИИ 
ГЕРМАФРОДИТИЗМА 

Н.Ю. Калинченко, А.Н. Тюльпаков

ФГУ Эндокринологический научный центр Росмедтехнологий
(дир. — академик РАН и РАМН И.И. Дедов)

Нарушение формирования пола — состояние, 
связанное с клинико-биохимическим проявлением 
несоответствия между генетическим, гонадным и 
фенотипическим полом ребенка. Традиционно для 
описания данного состояния используется термин 
«гермафродитизм».

В биологии под гермафродитизмом понимают 
одновременное или последовательное наличие 
мужских и женских половых признаков и репро-
дуктивных органов у раздельнополых организмов. 
Различают естественный гермафродитизм, при-
сущий различным видам животных и растений, и 
аномальный (патологический) гермафродитизм, 
встречающийся у раздельнополых животных. Тер-
мин «гермафродитизм» произошел от слияния имен 
двух греческих богов — Гермес (Hermes, бог муж-
ской силы и сексуальности — составной части его 
божественных качеств) и Афродита (Afrodite, богиня 
женской красоты, любви и сексуальности). Так как 
при рождении ребенка с неправильным строением 
наружных половых органов половую принадлеж-
ность без дополнительных исследований опреде-
лить сложно, этот термин также стали применять 
для описания данного клинического состояния в 
медицине, подчеркивая неопределенность, двойс-
твенность пола. При классификации гермафроди-
тизма ориентировались на кариотип пациента: при 
кариотипе 46хх состояние расценивалось как жен-
ский гермафродитизм, при кариотипе 46хУ — как 
мужской гермафродитизм, при обнаружении гонад 
обоего пола у одного пациента — как истинный гер-
мафродитизм. Однако в последнее время данная 
классификация перестала удовлетворять как паци-
ентов, так и врачей.

С одной стороны, активное использование тер-
мина «гермафродитизм» вне медицинских кругов 
привело к нарушению конфиденциальности болез-
ни пациента и частым неправильным интерпрета-
циям диагноза в окружении пациента. Рождение 
ребенка с неправильным строением наружных по-
ловых органов является тяжелым психологическим 
стрессом для семьи малыша, неизбежно влечет за 

собой социальные проблемы для родственников, 
и существующая терминология данного состояния 
(гермафродитизм, гермафродит), только усугубля-
ет психологический дискомфорт в семье [1, 2]. С 
другой стороны, после того как механизмы разви-
тия тех или иных заболеваний точно установлены и 
современные возможности уточняющей диагности-
ки позволяют устанавливать нозологический диа-
гноз, возникла необходимость изменения класси-
фикации для более полного отображения природы 
возникшего состояния [3, 4].

В связи с этим в 2006 г. на организованной сов-
местно Европейским и Американским обществами 
детских эндокринологов международной конферен-
ции, посвященной проблемам нарушений полового 
развития, были пересмотрены ранее существовав-
шие положения. Работа экспертов завершилась 
принятием консенсуса по пересмотру терминологии 
и классификации гермафродитизма [5–7]. Предло-
жено заменить как сам термин «гермафродитизм», 
звучащий оскорбительно для пациентов, так и ука-
зание в диагнозе половой принадлежности, т.е. 
мужской или женский гермафродитизм. Рекомен-
довано использование термина «sex differentiation 
disorder» (SDD), в русском варианте — «нарушение 
формирования пола» (НФП).

Таким образом, НФП — это врожденное состоя-
ние, обусловленное хромосомным, гонадным или 
соматическим нарушением формирования пола.

Изменения номенклатуры

Старая терминология Новая терминология

Гермафродитизм  Нарушение формирования 
пола

 Мужской гермафродитизм, 
неполная маскулинизация НФП 46 хY

 Женский гермафродитизм, 
вирилизация НФП 46 хх

Истинный гермафродитизм Овотестикулярное НФП

хY-женщина  Полный гонадный дисгенез, 
46 хY

хх-мужчина 46хх — тестикулярное НФП
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В консенсусе подчеркивается, что современная 
классификация должна отражать генетический пол 
ребенка, молекулярно-генетическую этиологию с 
уточнением фенотипической вариабельности, а 
также оставлять возможность внесения изменений 
и добавления нозологических форм. В то же время 
она должна быть доступной пониманию пациентов 
и не вызывать психологический дискомфорт.

С учетом того, что (как уже упоминалось ранее) 
в основе нарушений формирования пола могут ле-
жать как хромосомные аномалии, так и не связанные 
с изменениями хромосомного набора нарушения, в 
новой классификации предлагается разделение на 
3 большие группы: хромосомное НФП, НФП 46хY и 
НФП 46хх, каждая из которых включает отдельные 
нозологические формы.

Общие принципы диагностики 
и лечения нарушений половой 
дифференцировки

Согласно принятому консенсусу, ведение пациен-
тов с НФП должно отвечать следующим критериям:

— паспортный пол новорожденного должен быть 
установлен только после консультации со специа-
листом в данной области и проведении необходимо-
го дополнительного обследования;

— обследование и наблюдение пациентов долж-
но проходить в центрах, имеющих специалистов в 
разных областях (уролог, эндокринолог, хирург, 
психолог и т.д.) [8—10];

— соблюдение полной конфиденциальности и 
соблюдение уважения и защиты прав пациента и 
его семьи. Рекомендуется обязательное разъясне-
ние проблемы нарушения формирования пола ро-
дителям с привлечением их к принятию решения о 
выборе пола ребенка. Беседы с родителями ребен-
ка имеют большое значение: необходимо объяснить 
его полноценность в будущем как личности и воз-
можности адекватной адаптации в обществе.

Алгоритм обследования больных
Дифференциальную диагностику НФП необхо-

димо начинать незамедлительно при обнаружении 
следующих изменений в строении наружных поло-
вых органов, независимо от возраста ребенка:

• женские наружные половые органы с гипертро-
фией клитора в сочетании с частичным срастанием 
больших половых губ или пальпируемых объемных 
образований в паховой области либо в половых гу-
бах;

• наружные мужские половые органы с двусто-
ронним крипторхизмом в сочетании с микропени-
сом, изолированной мошоночной гипоспадией или 
любая форма гипоспадии в сочетании с двусторон-
ним крипторхизмом;

• смешанное или неопределенное строение на-
ружных половых органов;

• семейные случаи тестикулярной феминизации;

• несоответствие между внешним строением на-
ружных половых органов и кариотипом.

На первых этапах обследования ребенка принци-
пиально важен правильный сбор анамнеза жизни и 
заболевания ребенка, включая установление родс-
твенных связей в семье и наличия подобной патоло-
гии у родственников, так как ряд форм НФП имеют 
наследственный характер передачи заболевания. 
Важно помнить о возможном влиянии лекарствен-
ных препаратов, принимаемых матерью во время 
беременности.

Несмотря на то, что большинство форм НФП диа-
гностируются в неонатальном периоде, подозрение 
на НФП иногда может возникнуть и в период по-
лового созревания ребенка, в связи с отсутствием 
формирования вторичных половых признаков, пер-
вичной аменореей, вирилизацией у девочек и разви-
тием молочных желез или появлением циклических 
менструальноподобных выделений у мальчиков.

Предлагаемая новая классификация
Хромосомное НФП НФП 46ХY НФП 46ХХ

45 х (синдром Шерешевского–
Тернера и его варианты)

47, ххY (синдром Клайнфельтера 
и его варианты)

45,х/46,хY
46,хх/46,хY (смешанная овотес-
тикулярная форма НФП)

Нарушения развития яичек: 
• чистая дисгенезия яичек
•  смешанная дисгенезия яичек

•  регрессия гонад (синдром ру-
диментарных яичек)

Нарушения биосинтеза и дейс-
твия андрогенов:
• дефект 17β-HSD 
• дефект 5-редуктазы
• дефект StAR
•  синдром резистентности к ан-

дрогенам — полная и неполная 
формы

•   дефект рецептора к ЛГ

дефект антимюллерового гормо-
на (АМГ) или рецептора к АМГ

Нарушения развития яичников:
• дисгенезия гонад
• тестикулярное НФП
• овотестикулярное НФП

Избыток андрогенов:
• дефект 21-гидроксилазы
•  дефект 11β-гидроксилазы
•  дефект POR
•  фетоплацентарное НФП (дефи-

цит ароматазы)
•  материнское НФП (лютеома, 

прием лекарственных препара-
тов)

Дискуссионные работы
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Алгоритм диагностики
К сожалению, существующие алгоритмы об-

следования больных не могут быть применены ко 
всему многообразию форм НФП. Например, ин-
терпретация данных УЗИ органов малого таза но-
ворожденного в значительной степени зависит от 
квалификации специалиста. В качестве варианта 
нормы рассматривается отсутствие визуализации 
яичников при УЗИ у девочек в возрасте 0–7 лет 
вследствие их маленького размера, как и яичек у 
мальчиков с крипторхизмом в паховых каналах или 
брюшной полости, что существенно ограничивает 
информативность УЗИ в качестве метода диагнос-
тики. Выбор диагностических тестов и гормональ-
ных исследований в значительной степени опреде-
ляется возрастом обследуемого пациента. Вместе с 
тем существуют общие принципы диагностического 
поиска.

В первую очередь — определение кариотипа, 
УЗИ малого таза и паховых областей, определение 
электролитов, тестостерона, 17-ОР, гонадотропи-
нов, АМГ. В зависимости от результатов исследова-
ния первой линии подбирают диагностические тес-
ты: проба с хорионическим гонадотропином, проба 
с синактеном, дополнительные компьютерная то-
мография или магнитно-резонансная томография 
малого таза, надпочечников, паховых областей, 
биопсия половых желез [11].

При рождении ребенка с НФП диагностический 
поиск должен быть начат незамедлительно с оп-
ределения кариотипа, так как дальнейшие этапы 
обследования и лечения основаны именно на ге-
нетическом поле ребенка. Определение половой 
принадлежности новорожденного с неправильным 
строением наружных половых органов для внесения 
в свидетельство о рождении (определение паспор-
тного пола) будет зависеть от целого ряда факто-
ров: основного диагноза, внешнего строения поло-
вых органов, возможностей проведения адекватной 
хирургической коррекции наружных половых орга-
нов, учета необходимости проведения пожизненной 
терапии, а также религиозных и культурных тради-
ций семьи. Рекомендуется устанавливать женский 
пол при рождении всем пациентам с врожденной 
дисфункцией коры надпочечников (ВДКН) и кари-
отипом 46хх, независимо от степени вирилизации 
наружных половых органов (в настоящее время 
женский пол устанавливается в 90% случаев) [12], 
и всем пациентам с полной формой тестикулярной 
феминизации (кариотип 46хY) [13]. Пациентов с де-
фицитом 5α-редуктазы и 17β-HSD, независимо от 
степени феминизации наружных половых органов, 
рекомендуется воспитывать в мужском поле. В на-
стоящее время примерно 60% пациентов с дефици-
том 5α-редуктазы (кариотип 46хY) регистрируются 
в женском поле при рождении, однако выраженная 
вирилизация в пубертатный период приводит к не-
обходимости смены паспортного пола на мужской, 
либо (при отказе смены пола), выполнение гонадэ-
ктомии с последующей пожизненной заместитель-
ной гормональной терапией (ЗГТ) [14]. Сохранение 
фертильности у пациентов с дефицитом 5α-редук-
тазы также является обоснованием для выбора 
мужского паспортного пола [14–16].

Среди пациентов с частичной нечувствительнос-
тью к андрогенам, дефектом биосинтеза андроге-
нов и частичной дисгенезией гонад почти 25% не 
удовлетворены своим паспортным полом, независи-
мо от того, в женском или мужском поле они воспи-
тывались [17]. Длительное время не существовало 
единого мнения об определении половой прина-
длежности пациентов с микропенисом, однако в 
настоящее время учитывая почти 100% удовлетво-
ренность своим мужским полом и потенциальную 
фертильность этих пациентов, их однозначно реко-
мендуют воспитывать в мужском паспортном поле 
[13]. При выборе пола у пациентов со смешанной 
формой дисгенезии гонад необходимо учитывать 
степень вирилизации при рождении (степень внут-
риутробного андрогенного влияния), сохранность 
функции яичек, степень развития полового члена, 
локализацию яичек.

Хирургическое лечение
хирургическая коррекция наружных половых ор-

ганов является важной частью правильной адапта-
ции ребенка в выбранном паспортном поле. Необ-
ходимость ее проведения и объем вмешательства 
должен решаться индивидуально с учетом интере-
сов пациента, а не квалификации хирурга.

В настоящее время пересмотрен взгляд на необ-
ходимость хирургического лечения у пациентов с 
ВДКН и кариотипом 46хх с незначительной степе-
нью клиторомегалии (Прадер 2) [9]. При выполне-
нии операции на клиторе хирург должен стремить-
ся к сохранению эректильной функции, сохраняя 
иннервацию клитора в большей степени, чем к 
косметическому устранению дефекта. При ВДКН 
проведение хирургической коррекции в первый год 
жизни ребенка считается более предпочтительным 
как для детей, так и для их родителей [18–20]. Реко-
мендации о предпочтительном проведении ранней 
пластики наружных половых органов у девочек с 
ВДКН основаны на рекомендациях Американской 
педиатрической академии [21], при составлении ко-
торых учитывалось положительное влияние эстро-
генов в первые месяцы жизни ребенка, улучшение 
взаимоотношений в семье (что объясняется сня-
тием фактора стресса — мужского типа строения 
наружных половых органов у девочки). Проведение 
вагинопластики, в отсутствие достаточно сформи-
рованного влагалища осуществляется уже после 
завершения полового созревания [22–24].

У пациентов с синдромом полной или частичной 
формы нечувствительности к андрогенам [24, 25], 
воспитывающихся в женском поле, яички долж-
ны быть удалены в период установления диагноза 
во избежание малигнизации в пубертатный пери-
од. Самый ранний случай малигнизации яичка при 
синдроме тестикулярной феминизации описан у 
14-летнего пациента [25]. Соединительно-тканные 
тяжи, обнаруживаемые вместо гонад у пациентов 
с кариотипом 46 хY и у фенотипических девочек 
с наличием в кариотипе Y-хромосомы (45х0/46хY 
или 46хх/46хY и т.д.), должны быть также удалены 
после установления диагноза. В случае располо-
жения яичек в мошонке при дисгенезии гонад под-
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ход должен быть индивидуальным, так как наряду 
с высоким риском малигнизации гонад сохраняется 
шанс нормального функционирования яичек. Реко-
мендуются регулярное наблюдение с проведением 
биопсии яичка в постпубертатный период и при об-
наружении малейших признаков малигнизации — 
сохранение спермы в банке спермы перед началом 
проведения химиотерапии или лучевой терапии.

Заместительная терапия 
половыми стероидами

Гипогонадизм служит основным проявлением 
любой из форм нарушения формирования пола. 
Решение вопроса о выборе времени начала индук-
ции полового развития является индивидуальным, 
учитывая зрелость пациента (так как необходимо 
регулярно и длительное время принимать препара-
ты). Назначение ЗГТ позволяет имитировать начало 
полового созревания, стимулируя развитие вторич-
ных половых признаков, обеспечивает пубертатный 
скачок роста и оптимальный набор костной массы. 
Для достижения адекватной маскулинизации в слу-
чае выбора мужского паспортного пола в настоя-
щее время существуют различные формы андро-

генов: внутримышечные пролонгированные эфиры 
тестостерона, гели или пероральные препараты. В 
случае парциальной нечувствительности к андроге-
нам требуются супрафизиологические дозы андро-
генов. Девочки с сохраненной маткой нуждаются в 
эстрогенах для формирования вторичных половых 
признаков и стимуляции начала менструальнопо-
добных выделений. Прогестины обычно добавляют 
после появления первых менструальноподобных 
выделений. В отсутствие матки необходимость в 
назначении прогестинов отсутствует.

Заключение
В настоящее время использование обобщающе-

го термина «гермафродитизм» для описания всех 
состояний нарушений формирования пола непри-
емлемо. Защита прав пациента и сохранение кон-
фиденциальности диагноза не позволяют уточнять 
в диагнозе женский или мужской варианты наруше-
ния формирования пола. Принятая на международ-
ной конференции новая классификация нарушений 
формирования пола позволит обеспечить береж-
ное и корректное отношение к больным детям и их 
родителям.
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