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АННОТАЦИЯ
Синдром персистенции мюллеровых протоков — редкое нарушение дифференцировки пола, для которого характерно 
наличие у  мальчика матки, маточных труб и  влагалищного отростка урогенитального синуса при кариотипе 46,ХY. 
Одним из вариантов персистенции дериватов мюллеровых протоков у  ребенка с  мужским строением наружных по-
ловых органов является мозаичный вариант хромосомной аномалии 45,Х/46,ХY, клинически проявляется паховой 
грыжей или крипторхизмом. В  статье представлен редкий клинический случай отсутствия регресса дериватов мюл-
леровых протоков у фенотипически сформированного мальчика с односторонним непальпируемым яичком. Мальчик 
1  г. 5  мес. госпитализирован в  хирургическое отделение Детской городской клинической больницы №  9 Е катерин-
бурга в плановом порядке с синдромом непальпируемого яичка слева. При выполнении диагностической лапароско-
пии обнаружена рудиментарная матка и левая маточная труба, с образованием, по структуре напоминающим яичник. 
В послеоперационном периоде ребенок дообследован (морфологическое исследование, гормональный статус, карио-
тип, молекулярно-генетический анализ, уретроцистоскопия). Установлен клинический диагноз: «Нарушение формиро-
вания пола, обусловленное хромосомной патологией 45,X/46,XY, смешанная дисгенезия гонад». В случае выявления 
интраоперационно персистирующих мюллеровых протоков в настоящее время ограничиваются биопсией аномальной 
гонады, уретроцистоскопией с целью визуализации урогенитального синуса и при возможности выполняют катетери-
зацию рудиментарной матки мочеточниковым катетером, для визуализации ее в полости малого таза. Далее для уточ-
нения диагноза проводится анализ кариотипа, молекулярно-генетическое исследование, изучение гормонального 
фона, осмотр генетика и эндокринолога. Окончательное решение по определению пола ребенка после всех дополни-
тельных обследований решается консилиумом врачей совместно с родителями.

Ключевые слова: нарушение формирования пола; клинический случай; мюллеровы протоки; крипторхизм; дисгенезия 
гонад; дети.
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ABSTRACT
Persistent Mullerian duct syndrome is a rare disorder of sex differentiation characterized by the presence of a uterus, fallopian 
tubes, and a vaginal outgrowth of the urogenital sinus in boys with a 46,XY karyotype. One variant of persistence of Mullerian  
duct derivatives in a child with male external genitalia is the mosaic chromosomal anomaly 45,X/46,XY, which clinically mani-
fests as an inguinal hernia or cryptorchidism. This article presents a rare clinical case of failure of Mullerian duct regres-
sion in a phenotypically male child with a unilateral nonpalpable testis. A 17-month-old boy was admitted electively to the 
surgical department of Children’s City Clinical Hospital No. 9 in Yekaterinburg with left-sided nonpalpable testis syndrome. 
Diagnostic laparoscopy revealed a rudimentary uterus and left fallopian tube with a structure resembling an ovary. Postop-
eratively, the child underwent further evaluation (histopathological examination, hormonal status assessment, karyotyping, 
molecular genetic testing, and urethrocystoscopy). The clinical diagnosis was established as “disorder of sex development 
caused by chromosomal abnormality 45,X/46,XY, mixed gonadal dysgenesis.” In cases where persistent Mullerian ducts are 
detected intraoperatively, current practice is limited to biopsy of the abnormal gonad, urethrocystoscopy for visualization of 
the urogenital sinus, and, when possible, catheterization of the rudimentary uterus with a ureteral catheter to visualize its 
location in the pelvic cavity. For diagnostic confirmation, karyotype analysis, molecular genetic testing, hormonal profiling, and 
evaluation by a geneticist and endocrinologist are performed. The final decision regarding the child’s sex assignment, after all 
additional examinations, is made by a medical board in consultation with the parents.

Keywords: disorder of sex development; case report; Mullerian ducts; cryptorchidism; gonadal dysgenesis; children.
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摘要

持续性Müller管综合征是一种罕见的性别分化异常，其特征是在核型46,XY的男童中仍保留子宫、 

输卵管及来源于泌尿生殖窦的阴道憩室。在外生殖器表现为男性的患儿中，Müller管衍生物持续存

在的一种变异形式为45,X/46,XY嵌合型染色体异常，临床可表现为腹股沟疝或隐睾。本文报道一例

表型为男性、伴单侧不可触及睾丸且存在Müller管衍生物未退化的罕见病例。患者1岁5个月，因左侧

不可触及睾丸择期入院于Children’s City Clinical Hospital No. 9 in Yekaterinburg外科。诊断性腹腔镜检查发

现残余子宫、左侧输卵管及一处形态类似卵巢的结构。术后进一步检查（组织学分析、激素水平评

估、核型分析、分子遗传学检测及尿道膀胱镜检查）。最终确诊为»由45,X/46,XY染色体异常导致的

性别发育异常，混合型性腺发育不良»。目前临床实践中，如术中发现Müller管残余，通常限于行异常

性腺活检、尿道膀胱镜检查以显影泌尿生殖窦，并在可能情况下通过输尿管导管插入残余子宫，以

便在盆腔内显影。随后为明确诊断，进行核型分析、分子遗传学检测、激素水平评估，并由遗传科和

内分泌科医生检查。在完成所有补充检查后，儿童性别的最终确定由医生会诊并与父母共同决定。

关键词：性别发育异常；临床病例；Müller 管；隐睾；性腺发育不良；儿童。
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АКТУАЛЬНОСТЬ 
Нарушение формирования пола, обусловленное хро-

мосомной патологией, мозаицизмом 45,Х/46,ХY, является 
редкой аномалией. По данным отечественной и зарубеж-
ной литературы, частота встречаемости данной патоло-
гии составляет 1:15 000 новорожденных детей [1, 2]. Эта 
патология представляет значительный клинический ин-
терес для детских хирургов и детских урологов-андроло-
гов, так как сопровождается крипторхизмом, гипоспадией 
или паховыми грыжами, которые требуют хирургической 
коррекции в раннем возрасте [1]. В связи с этим каждый 
специалист, занимающийся оперативным лечением детей 
с аномалиями полового развития или урогенитальной па-
тологией, может столкнуться с подобным случаем в своей 
практике. Своевременная диагностика и правильный вы-
бор тактики ведения таких пациентов крайне важны, по-
скольку они определяют не только медицинские, но и пси-
хосоциальные аспекты дальнейшей жизни ребенка.

Данная патология ассоциирована с широким спектром 
фенотипических проявлений  — от типичного женского 
или мужского до амбивалентного строения гениталий [3]. 
Учитывая такую вариабельность клинических проявлений, 
возникают трудности своевременного выявления хромо-
сомных аномалий у детей. 

В большинстве случаев диагноз устанавливают 
во время оперативного лечения по поводу крипторхиз-
ма и  паховой грыжи у  фенотипически сформированных 
мальчиков или случайным образом выявляют дериваты 
мюллеровых протоков при ультразвуковом исследовании, 
магнитно-резонансной (МРТ) и компьютерной томографии 
органов брюшной полости и  малого таза. Достоверным 
методом диагностики нарушения формирования пола, об-
условленным хромосомными аномалиями, служит моле-
кулярно-генетический анализ и лапароскопия [4, 5].

ОПИСАНИЕ КЛИНИЧЕСКОГО СЛУЧАЯ 
Пациент в возрасте 1 г. 5 мес. госпитализирован в дет-

ское хирургическое отделение №  2 Детской городской 

клинической больницы №  9 Е катеринбурга в  плановом 
порядке с синдромом непальпируемого яичка слева. Диа-
гноз установлен с рождения. 

Анамнез жизни. Ребенок от второй беременности, 
первых срочных оперативных родов в сроке 41 нед. Масса 
тела при рождении 3190 г, длина 50 см, оценка по шкале 
Апгар 7/8  баллов. Беременность протекала на фоне ге-
стационного сахарного диабета, в  35–36  нед. выявлен 
врожденный порок сердца у  плода: гипоплазия дуги 
аорты. После рождения установлен диагноз: «Умеренная 
гипоплазия дуги аорты. Предуктальная коарктация аор-
ты. Открытый артериальный проток. Вторичный дефект 
межпредсердной перегородки. Недостатьчность крово-
бращения 2А по Стражеско–Василенко–Лангу». В период 
новорожденности (на 6-е сутки жизни) выполнена опе-
ративная коррекция врожденного порока сердца. После 
чего ребенок выписан домой в  удовлетворительном со-
стоянии под наблюдение кардиолога и кардиохирурга. 

Результаты обследования
На момент госпитализации наружные половые органы 

сформированы по мужскому типу. Правое яичко в мошон-
ке, размерами 15×8×8 мм. Левая половина мошонки ги-
поплазирована, левое яичко в мошонке, паховой области 
и в возможных местах эктопии не определяется. Имеется 
вентральное искривление полового члена (рис. 1). Наруж-
ное отверстие крайней плоти не сужено. Мочеиспускание 
по мужскому типу. 

При подготовке ребенка к  плановому оперативному 
вмешательству выполнены лабораторные и  инструмен-
тальные исследования (общий анализ крови, общий ана-
лиз мочи, биохимический анализ крови, электрокардио-
грамма), патологии не выявлено.

По данным ультразвукового исследования органов 
мошонки, паховых областей, брюшной полости на момент 
госпитализации: правое яичко овальной формы в  мо-
шонке, 15,6×9,3×10,7  мм, V=0,81  см3, с  четкими конту-
рами, головка придатка размерами 5×4,1  мм, структура 
однородная. Левое яичко в мошонке, в паховом канале, 
в брюшной полости не визуализируется. Учитывая данные 

Рис. 2. Интраоперационное фото. 1  — Матка, 2  — маточная труба,  
3 — стрек-гонада. 
Fig. 2. Intraoperative photograph. 1, uterus; 2, fallopian tube; 3, streak gonad. 

Рис. 1. Фотография наружных половых органов пациента.
Fig. 1. Photograph of the patient’s external genitalia.

1
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анамнеза, лабораторных и инструментальных методов ис-
следования, установлены показания к  диагностической 
лапароскопии. При выполнении диагностической лапа-
роскопии на расстоянии 2  см от внутреннего пахового 
кольца слева выявлено образование овальной формы — 
рудиментарная матка, с отходящей от нее левой маточной 
трубой, вдоль которой расположена патологическая гона-
да. Придаток яичка, семявыносящий проток, тестикуляр-
ные сосуды не визуализируются. Влагалищный отросток 
брюшины слева не облитерирован (рис. 2).

Тестикулярной ткани на срезе неоднозначной гонады 
при выполнении биопсии не обнаружено, образование 
представлено плотной соединительной тканью. Учитывая 
интраоперационно выявленные дериваты мюллеровых 
протоков и  патологическую гонаду, принято решение 
об удалении данных структур с последующим морфоло-
гическим исследованием.

Дальнейшая ревизия брюшной полости показала, 
что влагалищный отросток брюшины справа облитериро-
ван, семенные сосуды и  семявыносящий проток входят 
во внутреннее паховое кольцо. Другой патологии в брюш-
ной полости не обнаружено.

Послеоперационное исследование
В послеоперационном периоде ребенок консультиро-

ван генетиком. Выполнен GTG-метод анализа хромосом 
в лимфоцитах периферической крови. Определен карио-
тип с двумя клонами клеток: клон с дериватной хромосо-
мой Y и клон с моносомией Х. mos 46,X,der(Y)[69]/45,X[6] 
(рис. 3).

Молекулярно-генетическое исследование гена SRY 
(sex-determining region Y) и микроделеций локуса. Делеций 
данных участков не обнаружено. Нуклеотидная последова-
тельность, соответствующая участку гена SRY, обнаружена. 
Гормональный профиль пациента представлен в табл. 1.

По данным морфологического исследования патоло-
гической гонады выявлена плотная, рыхло-волокнистая 
соединительная ткань (фиброзный стрек) с  полнокров-
ными разнокалиберными сосудами и мелкими остатками 
мюллеровых протоков и маточной трубы (рис. 4).

Рис. 3. Анализ кариотипа: a — клон с моносомией X; b — клон с дериватной хромосомой Y.
Fig. 3. Karyotype analysis: a, clone with monosomy X; b, clone with derivative Y chromosome.

Таблица 1. Профиль гормональной активности у пациента
Table 1. Hormonal profile of the patient

Показатель Результат Норма

Тестостерон, пг/мл 4,1 <1,2–7,0

Фолликулостимулирующий гормон, 
мМЕ/мл

0,99 1,45

Лютеинизирующий гормон, мМЕ/мл <0,12 <0,92

Антимюллеров гормон, нг/мл 81,50 3,80–159,80

Ингибин B, пг/мл 91,9 4,0–352,0

ba

1
2

Рис. 4. Маточная труба. 1 — Фимбрии; 2 — мышечная оболочка. Окра-
ска гематоксилином и эозином Zeizz Axio. Увел. ×40.
Fig. 4. Fallopian tube. 1, fimbriae; 2, muscular layer. Hematoxylin and eosin 
stain, Zeiss Axio. Magnification ×40.

Генетический анализ родителей. Мать  — 46,XX. За-
ключение  — нормальный женский кариотип. Отец  — 
46,XY. Заключение — нормальный мужской кариотип. 

Проведен консилиум на базе Областной детской кли-
нической больницы Екатеринбурга в  составе детского 
эндокринолога, детского уролога, генетика. Принято ре-
шение о  выполнении уретроцистоскопии, МРТ органов 
брюшной полости и  малого таза. По результатам МРТ: 
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влагалище не визуализируется, по задней поверхности 
мочевого пузыря слева от средней линии определяется 
фиброзный тяж, длиной 25 мм, шириной 4 мм. Уретроцис
тоскопия, проведенная в отсроченном порядке, — уроге-
нитальный синус не обнаружен.

Учитывая данные анамнеза заболевания, анамнеза 
жизни, клинической картины, лабораторных, инструмен-
тальных методов исследования, генетического анализа, 
результата оперативного вмешательства и морфологиче-
ского заключения установлен клинический диагноз: «На-
рушение формирования пола, обусловленное хромосом-
ной патологией 45,Х/46,XY, смешанная дисгенезия гонад, 
наличие стрек-гонады слева. Гипоспадия без гипоспа-
дии». Стрек-гонада не синтезирует антимюллеров гор-
мон, который отвечает за регресс мюллеровых протоков, 
в связи с чем у данного пациента ипсилатерально сохра-
нились дериваты мюллеровых протоков. Ребенок выписан 
домой в удовлетворительном состоянии, под наблюдение 
уролога, эндокринолога. 

ОБСУЖДЕНИЕ
Основой патогенеза мозаицизма 45,X/46,XY является 

замедление анафазы, отсутствие расхождения хромосом 
в  процессе митоза на начальных этапах эмбриогенеза. 
Эти нарушения приводят к  появлению 45,X-клеточной 
линии у  исходно диплоидного 46,XY-эмбриона. Пред-
полагается, что данный процесс может быть связан со 
структурными аномалиями Y-хромосомы или ее малыми 
размерами, повышающими риск потери в  ходе деления  
клеток [6].

Для фенотипически сформированных мальчиков 
характерно наличие яичка и  стрек-гонады с  деривата-
ми мюллеровых протоков с  контрлатеральной стороны. 
Хромосомные нарушения у  пациентов с  мозаицизмом 
не редко сочетаются с  врожденными пороками сердца, 
патологией почек и  аутоиммунными заболеваниями [7]. 
В нашем наблюдении у пациента было сочетание мозаи
цизма 45,X/46,XY с врожденным пороком сердца: предук
тальной коарктацией аорты; открытым артериальным 
протоком; вторичным дефектом межпредсердной пере-
городки. Поэтому при обследовании детей с подозрением 
на нарушение формирования пола целесообразно выпол-
нять эхокардиографию для своевременного выявления 
патологии сердечно-сосудистой системы.

На сегодняшний день не существует общепринятых 
стандартов хирургического лечения пациентов с мозаич-
ным кариотипом 45,X/46,XY [8]. Решение о необходимости 
удаления персистирующих мюллеровых протоков зависит 
от нескольких факторов, включая фенотип ребенка, гор-
мональный статус и потенциальный риск малигнизации.

У детей с наружными половыми органами, сформи-
рованными по мужскому типу и яичками в интрамошо-
ночном положении, вероятность развития неоплазии 
зародышевых клеток минимальна, однако отдельные 

случаи описаны. В  связи с  этим рекомендуется вклю-
чить регулярный мониторинг с выполнением биопсии го-
над в программу наблюдения за такими пациентами [9]. 
В нашем клиническом случае биопсию яичка не выпол-
няли.

Основная опасность при мозаицизме 45,X/46,XY свя-
зана с  дисгенетичными гонадами, риск гонадобластомы 
составляет 15–35%, но данные о злокачественной транс-
формации мюллеровых структур ограничены [8].

С.Л.  Коварский и  соавт. [5] рекомендуют удалять 
стрек-гонады и  дериваты мюллеровых протоков после 
выполнения диагностической лапароскопии, биопсии 
гонад, одномоментной уретроцистоскопии и подтверж-
дения мозаичного кариотипа 45,X/46,XY. В  представ-
ленном клиническом случае у  фенотипически сфор-
мированного мальчика с  синдромом непальпируемого 
яичка интраоперационно выявлены дериваты мюллеро-
вых протоков и стрек-гонада. Тактически было принято 
решение удалить рудиментарную матку с левой маточ-
ной трубой и  стрек-гонадой с  последующим морфоло-
гическим исследованием. Уретроцистоскопия выпол-
нена в  отсроченном порядке  — урогенитальный синус  
не выявлен. 

Пациенты с  мужским фенотипом и  кариотипом 
45,X/46,XY считаются инфертильными [10]. Генетиче-
ский локус AZF (azoospermia factor), расположенный 
на Y-хромосоме (Yq11), может подвергаться микроде-
лециям, это может привести к различным хромосомным 
аномалиям, включая транслокации и полную потерю ло-
куса AZF, и  стать причиной олигоспермии и  азоспермии 
[11]. В представленном клиническом случае микроделе-
ций на данном участке не обнаружено. 

Длительное динамическое наблюдение позволит оце-
нить результат лечения пациента, фертильность и  каче-
ство жизни.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Мозаицизм 45,X/46,XY — сложная патология, которая 

требует мультидисциплинарного и персонализированного 
подхода с  участием эндокринологов, генетиков, детских 
урологов/гинекологов и  онкологов. Для оценки резуль-
татов лечения и фертильности пациентам данной группы 
требуется пожизненное наблюдение и регулярное обсле-
дование. Необходимы дальнейшие исследования в обла-
сти генетики и  репродуктивных технологий, разработка 
оптимальных хирургических стратегий, что, возможно, 
позволит улучшить качество жизни и  репродуктивный 
потенциал у  детей с  нарушением формирования пола. 
Детский хирург и  детский уролог-андролог, оперирую-
щие детей с паховыми грыжами и абдоминальным крип-
торхизмом, должны настороженно относиться к наличию 
пороков развития, которые связаны с  персистенцией 
мюллеровых протоков, и принимать верные тактические 
решения. 
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