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Обоснование. Известно, что риск малигнизации дисгенетичных гонад у пациентов с нарушением 
полового развития связан с наличием части хромосомы  Y— локуса гонадобластомы (GBY). 

Клинический случай. Девочка 11 лет была обследована по поводу отставания в росте. Консуль-
тирована генетиком, выявлено нарушение формирование пола 45Х/46ХУ. Обследована эндокриноло-
гом. Выявлен гипергонадотропный гипогонадизм. Наружные половые органы развиты по женскому 
типу, правильно. Онкомаркеры отрицательные. Учитывая риск развития гонадобластомы у ребенка 
с НФП 45Х/46ХУ, проведена диагностическая лапароскопия, на которой выявлены стрекоподоб-
ные образования. Проведена резекционная биопсия образований. Гистологическое заключение: 
гонадобластомы. Проведено дообследование (КТ легких без изменений) и хирургическое лечение: 
двусторонняя аднексэктомия в онкологическом отделении.

Заключение. Представлен редкий случай НФП 45Х/46ХУ у девочки с правильным строением 
наружных половых органов по женскому типу. Диагностика позволила выявить гонадобластомы 
и провести своевременное хирургическое лечение.
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