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АННОТАЦИЯ
Овотестикулярное нарушение формирования пола (истинный гермафродитизм) — редкая форма нарушения формиро-
вания пола, составляющая менее 10% от всех случаев. Данное состояние характеризуется одновременным наличием 
овариальной и тестикулярной тканей вне зависимости от кариотипа.
В статье описан клинический случай пациентки с впервые выявленным в 61 год нарушением формирования пола. 
На амбулаторном профилактическом приёме при проведении УЗИ обнаружено, что яичники не соответствовали возра-
сту и статусу менопаузы (увеличенные в размерах, активный кровоток) при отсутствии матки и шейки матки. Пациент-
ка указала на отсутствие менструаций и беременностей, половая жизнь с 20 лет, замужем с 25 лет. По вопросам бес-
плодия и отсутствия менструации к гинекологу не обращалась. При дообследовании у генетиков и цитогенетическом 
обследовании был выявлен кариотип 46,ХY, ассоциированный с повышенным риском малигнизации гонад. Проведено 
оперативное лечение в объёме билатеральной аднексэктомии. Гистологическое исследование выявило наличие в го-
надах как овариальной, так и тестикулярной ткани, что соответствует диагнозу «овотестикулярное нарушение форми-
рование пола с двусторонним овотестисом». При выявлении кариотипа 46,XY показана билатеральная аднексэктомия 
из-за высокого риска малигнизации.
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ABSTRACT
Ovotesticular disorder of sex development (true hermaphroditism) is a rare form of sex development disorder, accounting for 
less than 10% of all cases. This condition is characterized by the simultaneous presence of both ovarian and testicular tissue, 
regardless of karyotype.
This article presents a clinical case of a 61-year-old female patient diagnosed with a disorder of sex development for the first 
time. During a routine outpatient ultrasound examination, the ovaries appeared enlarged with active blood flow, which was 
disproportionate to the patient’s age and postmenopausal status. The uterus and cervix were absent. The patient reported 
primary amenorrhea, no history of pregnancies, and an active sexual life since the age of 20. She had been married since the 
age of 25 and had never sought medical advice regarding infertility or amenorrhea. Further genetic and cytogenetic analysis 
revealed a  46,XY karyotype, associated with a high risk of gonadal malignancy.  Bilateral adnexectomy was performed. 
Histological examination confirmed the presence of both ovarian and testicular tissue in the gonads, consistent with a diagnosis 
of ovotesticular disorder of sex development with bilateral ovotestes. In cases with a 46,XY karyotype, bilateral adnexectomy 
is indicated due to the significant risk of malignancy.

Keywords: disorder of sex development; true hermaphroditism; ovotesticular disorder of sex development; ovotestis; 
bilateral ovotestes; clinical case.
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摘要摘要
卵睾型性发育异常（真两性畸形）是一种罕见的性发育异常形式，约占所有性发育异常病例

的不到10%。该疾病的特征是在任何核型下同时存在卵巢组织和睾丸组织。

本文报道了一例61岁女性患者的临床病例，该患者首次被确诊为性发育异常。在门诊预防性

超声检查中发现，患者卵巢大小与其年龄及绝经状态不符（卵巢增大，血流丰富），但未见

子宫及宫颈。患者自述自青春期以来从未有月经史，无妊娠史，自20岁起有性生活，25岁结

婚。从未因不孕或月经缺失问题就诊于妇科医生。进一步的基因检测及细胞遗传学检查显示

其核型为46,XY，与生殖腺恶变风险增加相关。患者接受了双侧附件切除术。组织学检查显

示其生殖腺同时含有卵巢组织和睾丸组织，符合双侧卵睾型性发育异常的诊断。对于核型为

46,XY的患者，由于生殖腺恶变风险较高，建议行双侧附件切除术作为预防性治疗措施。

关键词关键词：性发育异常；真两性畸形；卵睾型性发育异常；卵睾；双侧卵睾；临床病例。
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ОБОСНОВАНИЕ
Нарушение формирования пола — это группа врож-

дённых состояний, характеризующихся несоответствием 
между хромосомным, гонадным и фенотипическим по-
лом. Частота встречаемости составляет 1 на 4500 ново-
рождённых [1, 2]. Одной из разновидностей нарушения 
формирования пола является овотестикулярное наруше-
ние формирования пола, или истинный гермафродитизм, 
при котором одновременно присутствуют как мужские, 
так и женские гонады. Это является одной из самых 
редких форм нарушения формирования пола (менее 10% 
от всех случаев) с встречаемостью 1 на 100 000 новорож-
дённых [3, 4]. У людей с овотестикулярным нарушением 
формирования пола в 60% случаев определяется кари-
отип 46,XX, в 33% случаев — хромосомный мозаицизм  
c Y-хромосомой и лишь в 7% случаев — 46,XY [5]. Наруж-
ные половые органы при овотестикулярном нарушении 
формирования пола обычно патологического строения, 
но могут иметь вид типично мужских или типично жен-
ских. Основным методом диагностики овотестикулярного 
нарушения формирования пола является гистологическое 
исследование гонад с подтверждением одновременного 
наличия овариальной и тестикулярной тканей.

ОПИСАНИЕ СЛУЧАЯ
Пациентка К., 61 год: из анамнеза известно, что у ги-

неколога она не наблюдалась, профилактических осмо-
тров не проходила. Впервые в 61 год на амбулаторном 
профилактическом приёме по данным УЗИ обнаружили, 
что яичники не соответствовали возрасту и статусу ме-
нопаузы (увеличенные в размерах, активный кровоток) 
при отсутствии матки и шейки матки. Пациентка указа-
ла на отсутствие менструаций и беременностей, половая 
жизнь с 20 лет, замужем с 25 лет. По вопросам беспло-
дия и отсутствия менструации, по её словам, к гинекологу 
не обращалась. Сопутствующие заболевания: фиброаде-
номы обеих молочных желёз, ожирение.

Осмотр: наружные половые органы развиты правиль-
но, влагалище узкое, слизистая нормальной окраски, ку-
пол влагалища заканчивается слепо.

Данные трансвагинального УЗИ: матка не визуализи-
руется, правый яичник размерами 31×44×19  мм, левый 
яичник — 31×41×27 мм, с единичными кистозными мел-
кими включениями до 5 мм (3 включения) и активным 
кровотоком.

МРТ малого таза с контрастом: матка не определяет-
ся, правый яичник 41×24×19  мм, кистозные включения 
размерами 17,14 мм, левый яичник 42×38 мм, структура 
аналогична правому. Тазовой лимфаденопатии и патоло-
гических очагов в тазовых костях не выявлено. Онкомар-
керы в норме.

Учитывая анамнез, данные осмотра, результаты ин-
струментальных и лабораторных методов исследования, 

у пациентки заподозрили нарушение формирования пола, 
в связи с чем её направили на консультацию к врачам-
генетикам.

Консультация генетика (рис. 1): из семейного анам-
неза известно, что первая беременность матери про-
банда окончилась спонтанным выкидышем на раннем 
сроке. Мать пробанда страдала раком яичников, умерла 
в возрасте 77 лет, у отца пробанда был рак лёгких, умер  
в 65 лет. Со слов пробанда родители проживали в районе 
с химическими загрязнениями окружающей среды. Се-
мейный анамнез по линии матери: у бабушки — сахарный 
диабет 2-го типа, умерла в 81 год, у дедушки — арахно-
идит, умер в 54 года. Семейный анамнез по линии отца 
неизвестен.

По данным анамнеза, клинико-генеалогического ана-
лиза, клинико-фенотипического осмотра и лабораторных 
анализов пациентке поставили предварительный диагноз 
«синдром тестикулярной феминизации», который следует 
дифференцировать с синдромами инверсии пола 1–9-го 
типов (табл. 1).

Для уточнения диагноза провели цитогенетическое 
исследование, в ходе которого проанализировали 30 ме-
тафазных пластин и выявили кариотип 46,ХУ, мужской.

Проведённые диагностические приёмы позволили за-
ключить о наличии у пациентки наследственно обуслов-
ленной патологии: инверсии пола 46,ХУ. Таким пациентам 
рекомендовано молекулярно-генетическое исследование 
с поиском патогенных вариантов в гене AR, ответственном 
за развитие синдрома тестикулярной феминизации, ха-
рактеризующегося Х-сцепленным рецессивным типом на-
следования. ДНК-диагностику с поиском мутаций в гене 
AR целесообразно проводить в случае наличия у пробан-
да сибсов женского пола и планирования ими деторож-
дения, поскольку мать пациентки могла быть носитель-
ницей патогенного варианта в гене AR. В данном случае 
проведение такого исследования было нецелесообразно.

После дообследования пациентку госпитализировали 
в университетскую клиническую больницу №  4 Сеченов-
ского университета (Москва) для планового оперативного 
лечения в объёме лапароскопии, билатеральной аднекс
эктомии.

Рис. 1. Родословная пациентки.
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Таблица 1. Спектр генетических причин инверсии пола 46,ХY

Название Ген OMIM Тип наследования Основные характеристики

Инверсия 
пола, 46,ХY, 
тип 1

SRY 400044 Y-сцепленный Особенности фенотипа: женское телосложение, вторичные по-
ловые признаки развиты по женскому типу, матка и маточные 
трубы развиты нормально или гипоплазированы, яичники дис-
генетичны, без фолликулов. Кариотип — 46,ХY

Инверсия 
пола, 46,ХY, 
тип 2

NR0B1 300018 Х-сцепленный Особенности фенотипа: наружные половые органы развиты 
по женскому типу, матка маленькая или гипоплазированная, 
дисгенезия гонад

Инверсия 
пола, 46,ХY, 
тип 3

NR5A1 612965 Аутосомно- 
доминантный

Особенности фенотипа: наружные половые органы могут быть 
сформированы по мужскому (гипоспадия, тестикулы могут быть 
расположены в малом тазу, при гистологическом исследовании 
гонад обнаруживается фиброзная ткань, герминальные клетки 
отсутствуют) или женскому (гипертрофированный клитор, 
маленькая гипоплазированная матка) типу. Низкий уровень 
тестостерона, повышенные уровни ЛГ и ФСГ. Кариотип 46,ХY

Инверсия 
пола, 46,ХY, 
тип 4

Делеция 
9p24.3, 

гены 
кандида-

ты —  
DMRT1 

и DMRT2

154230 — Особенности фенотипа: низкий рост, тригоноцефалия, плоская 
переносица, микрогнатия, низкорасположенные маленькие 
уши, высокое нёбо, наружные половые органы могут быть раз-
виты по мужскому (микропенис, гипоспадия, маленькие тести-
кулы) и женскому (гипоплазированные большие половые губы, 
нормальная или рудиментарная матка) типу. Кариотип 46,ХY

Инверсия 
пола, 46,ХY, 
тип 5

CBX2 613080 Аутосомно- 
рецессивный

Особенности фенотипа: наружные половые органы сформиро-
ваны по женскому типу, матка, шейка матки — нормальные, 
яичники нормальные с примордиальными фолликулами. В кро-
ви не определяется уровень антимюллерова гормона, повы-
шенный уровень ФСГ, нормальный уровень ЛГ, низкий уровень 
тестостерона, нормальный уровень кортизола. Кариотип 46,ХY

Инверсия 
пола, 46,ХY, 
тип 6

MAP3K1 613672 Аутосомно- 
доминантный

Особенности фенотипа: высокий рост, наружные половые орга-
ны могут быть развиты по мужскому (гипоспадия, дисгенезия 
гонад) или женскому (увеличенный клитор, матка нормальная 
или гипоплазированная, маточные трубы нормальные, яичники 
гипоплазированы) типу. Редкое оволосение, гирсутизм. Извест-
ны случаи формирования женского фенотипа с правильным 
строением наружных гениталий. Кариотип 46,ХY

Инверсия 
пола, 46,ХY, 
тип 7

DHH 233420 Аутосомно- 
рецессивный

Особенности фенотипа: наружные половые органы развиты 
по женскому типу. Гипоплазированная матка, есть маточные 
трубы, может быть эпидимит, яичники гипоплазированы, 
может происходить малигнизация ткани яичников. Характер-
ны мышечная слабость, поражение кожи и периферической 
нервной системы в виде сенсоневральной полинейропатии. 
Кариотип 46,ХY

Инверсия 
пола, 46,ХY, 
тип 8

AKR1C2
AKR1C4

614279 Аутосомно- 
рецессивный

Особенности фенотипа: наружные половые органы могут быть 
развиты по мужскому типу, либо невозможно по внешнему 
виду гениталий определить принадлежность пола. Криптор-
хизм, тестикулярная ткань способна образовывать тестостерон. 
В редких случаях могут быть рудиментарные мюллеровы про-
токи. Кариотип 46,ХY

Инверсия 
пола, 46,ХY, 
тип 9

ZFPM2 616067 Аутосомно- 
доминантный

Особенности фенотипа: наружные половые органы имеют 
двойственное строение, гипертрофия больших половых губ, 
сросшиеся малые половые губы, рудиментарная вагинальная 
полость и гипоплазированная матка, у некоторых пациентов 
трудности в обучении, аутизм, нарушение речи. Кариотип 46,ХY
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Интраоперационные данные: матка отсутствует, в про-
екции придатков определяются две рудиментарные слепо 
заканчивающиеся маточные трубы, правый и левый яич-
ники увеличены до 4 см, плотные, без признаков функции.

Гистологическое исследование удалённых придат-
ков (рис. 2–9) показало одновременное наличие в обеих 

гонадах овариальной стромы и тестикулярной части, состо-
ящей из канальцев, выстланных клетками Сертоли без ати-
пии и сперматогенеза, окружённых клетками Лейдига — 
билатеральный овотестис. Маточные трубы с признаками 
гипоплазии в виде поликистозного образования, выстлан-
ного однорядным уплощенным трубным эпителием.

Рис. 3. Овариальная часть гонады — овотестиса, состоящей из фибробластов. Окраска гематоксилином и эозином, ×60.

Рис. 2. Правые придатки матки. Фрагменты гонады — овотестиса, состоящей из преобладания тестикулярной части (А), дольчатого 
строения и овариальной стромы (В), заключённые в широкую белочную оболочку (С). Окраска гематоксилином и эозином, ×800.

А В С

Рис. 4. Тестикулярная часть гонады — овотестиса, состоящей из канальцев, выстланных из клеток Сертоли без атипии и без спер-
матогенеза и участками клеток Лейдига. Окраска гематоксилином и эозином, ×60.
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Рис. 5. Правая маточная труба с признаками гипоплазии в виде поликистозного образования, выстланного однорядным уплощён-
ным трубным эпителием. Окраска гематоксилином и эозином, ×6.

Рис. 6. Левые придатки матки. Фрагменты гонады — овотестиса, состоящей из преобладания тестикулярной части дольчатого 
строения и овариальной стромы, заключённые в широкую белочную оболочку. Окраска гематоксилином и эозином, ×6.

Рис. 7. Овариальная часть гонады — овотестиса, состоящая из фибробластов с наличием скоплений клеток Лейдига на границе 
с участком тестикулярной части. Окраска гематоксилином и эозином, ×60.
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Рис. 8. Тестикулярная часть гонады — овотестиса, состоящая из канальцев, выстланных из клеток Сертоли без атипии и без спер-
матогенеза (А), окружённая клетками Лейдига (В). Окраска гематоксилином и эозином, ×200, 60.

Рис. 9. Левая маточная труба с признаками гипоплазии в виде кистозного образования, выстланного однорядным трубным эпи-
телием с единичными эпителиальными выростами. Окраска гематоксилином и эозином, ×200, 60.

На основании данных гистологического и цитогене-
тического исследований был выставлен диагноз «овоте-
стикулярное нарушение формирования пола (истинный 
гермафродитизм) с двусторонним овотестисом».

ОБСУЖДЕНИЕ
Овотестикулярное нарушение формирования пола — 

редкая форма нарушения формирования пола, характери-
зующаяся одновременным наличием у индивида как муж-
ских, так и женских гонад вне зависимости от кариотипа. 
В 90% случаев при рождении обнаруживаются неодно-
значные гениталии, реже наружные половые органы име-
ют обычное строение типично мужских или типично жен-
ских [6]. Другими проявлениями могут быть гематурия, 
гинекомастия, боли внизу живота, первичная аменорея 
и бесплодие. Овотестикулярное нарушение формирова-
ния пола чаще всего диагностируется либо сразу после 
рождения, в случаях, когда развиваются патологические 
гениталии, либо в подростковом возрасте, когда основ-
ными жалобами могут быть, например, отсутствие менар-
хе у пациентов с наружными половыми органами, сфор-
мированными по женскому типу. Основой для постановки 
диагноза служит гистологическое исследование гонад, 

подтверждающее наличие сразу двух типов тканей: ова-
риальной и тестикулярной.

Существует несколько вариантов комбинаций и рас-
положения овариальной и тестикулярной тканей:

1) латеральный — яичко и контралатеральный яичник 
(30%);

2) двусторонний — ткани яичек и яичников иденти-
фицируются с обеих сторон, обычно как овотестис (50%);

3) односторонний — овотестис с одной стороны и се-
менник или яичник с другой стороны (20%) [7, 8].

Наиболее часто у людей с овотестикулярным нару-
шением формирования пола развивается овотестис [5, 
9, 10]: гонада, состоящая из овариальной и тестикуляр-
ной тканей, внешне представляющая собой шаровидную 
структуру. Y. Ganie и соавт. [11] проанализировали 111 
случаев овотестикулярного нарушения формирования 
пола в Южной Африке и на основании гистологиче-
ских исследований взаиморасположения тканей яич-
ника и яичка в овотестисе выделили 3 различных типа  
(рис. 10):

1) смешанный — наружный слой гонад состоит 
из овариальной ткани различной толщины, а внутренний 
представлен стромой с рассеянными очагами тестикуляр-
ной и овариальной тканей;

КЛИНИЧЕСКИЕ СЛУЧАИ
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2) компартментализованный — всю верхнюю часть 
гонады заполняет овариальная ткань, а в нижней части 
она окружает скопление ткани яичка;

3) биполярный — строгое полярное расположение 
овариальной и тестикулярной тканей.

Соотношение тестикулярной и овариальной тканей 
в овотестисе влияет на расположение: 50% овотести-
сов находятся в брюшной полости, 25% — в паховой, 
а остальные 25% — лабиоскротально [12].

Тестикулярная ткань, как правило, развита слабо, мо-
жет быть представлена незрелыми семенными каналь-
цами, выстланными клетками Сертоли и содержащими 
сперматогонии. Могут встречаться клетки Лейдига. Ова-
риальная ткань обычно развита лучше. У пациентов с ово-
тестикулярным нарушением формирования пола с овотес
тисами в 50% случаев есть менструации, известны также 
случаи беременностей и успешных родов [13].

У людей с овотестикулярным нарушением форми-
рования пола в 60% случаев определяется кариотип 
46,XX, в 7% — 46,XY, в 33% — хромосомный мозаицизм 
c Y-хромосомой. Наличие Y-хромосомы обнаруживается 
в основном у пациентов без овотестиса. Молекулярные 
исследования показали, что в 10% случаев овотестику-
лярного нарушения формирования пола с кариотипом 
46,XX может определяться ген SRY, активация которого 
приводит к развитию мужских гонад. Также выдвину-
ты предположения о возможном скрытом мозаицизме 
по Y-хромосоме или Y-последовательностям у пациентов 
с кариотипом 46,XX и точечных мутациях в гене SRY у ин-
дивидов с кариотипом 46,XY как о причинах формирова-
ния абнормальных гонад [14].

Наличие у людей с нарушениями формирования пола 
в кариотипе Y-хромосомы связывают с повышенным 
риском малигнизации гонад и развития герминогенных 
опухолей: гонадобластомы, семиномы, дисгерминомы, 
цистаденомы и тератомы. В связи с этим таким пациентам 
рекомендована профилактическая гонадэктомия [15, 16].

Чаще всего овотестикулярное нарушение формиро-
вания пола диагностируется в неонатальном периоде 
или раннем детстве, особенно при развитии патологиче-
ских гонад [17]. Однако в ряде случаев диагностика мо-
жет быть отсрочена по причине мало выраженных симп
томов, плохих социальных условий или ограниченного 
доступа к хорошо квалифицированным специалистам 
в соответствующих областях, что может привести к ряду 

нежелательных последствий, в частности, развитию онко-
логических заболеваний [18, 19].

Для определения наиболее подходящей тактики ве-
дения и лечения пациентов с овотестикулярным нару-
шением формирования пола требуется мультидисципли-
нарный подход с вовлечением специалистов в области 
гинекологии, андрологии, урологии, генетики, психологии 
и эндокринологии [9, 20].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Описанный клинический случай демонстрирует редкую 

форму нарушения формирования пола — овотестикуляр-
ное нарушение формирования пола. Диагноз основывает-
ся на гистологическом подтверждении одновременного 
наличия овариальной и тестикулярной тканей у индивида 
вне зависимости от кариотипа. При выявлении каротипа 
46,XY билатеральная овариоэктомия показана из-за вы-
сокого риска малигнизации.
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