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В настоящее время, как известно, около 5–7 % де-
тей рождаются с различной врожденной патологией, 
в том числе и с врожденными пороками развития (ВПР), 
которые являются причиной примерно 30 % случаев 
перинатальной и неонатальной смертности [1, 2]. По 
оценкам Всемирной организации здравоохранения 
(ВОЗ), в 2004 г. приблизительно 7 % всех случаев нео
натальной смертности в мире были вызваны врожден-
ными нарушениями [3–6]. Согласно определению 
ВОЗ (WHO, 2000) [3], к  врожденным нарушениям 
(congenital disorders) относят любые потенциально па-
тологические нарушения, возникающие до рождения 
ребенка. Они включают в себя все нарушения, вызван-
ные как генетическими факторами, так и факторами 
окружающей среды, независимо от того, проявляются 
они при рождении или манифестируют в течение жиз-

ни [3]. То есть, как отмечено в документах ВОЗ, нару-
шения, проявляющиеся после рождения (но индуци-
руемые внутриутробно), также можно относить 
к врожденным. Согласно определению Н.П. Бочкова 
под врожденными болезнями понимают такие состо-
яния, которые существуют уже при рождении ребенка 
[7, 8]. Врожденные болезни могут быть обусловлены 
наследственными и  ненаследственными факторами. 
В то же время не все наследственные болезни являют-
ся врожденными (около 50 %). Некоторые заболевания 
проявляются в детском возрасте (миопатия Дюшенна, 
муковисцидоз), другие  – в  зрелом (миотоническая 
дистрофия, хорея Гентингтона) и даже в пожилом воз-
расте (болезнь Альцгеймера) [7, 8].

Наследственные болезни составляют часть генети-
ческого груза человека. Генетический груз определя-
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ется как снижение средней приспособленности попу-
ляции по сравнению с популяцией, все индивидуумы 
которой обладают генотипом, обеспечивающим мак-
симальную приспособленность к условиям обитания 
[9, 10]. Постоянно протекающий мутационный про-
цесс вносит новые мутации в генофонд человечества, 
а естественный отбор либо сохраняет и умножает их 
число, либо приводит к их исчезновению. Наследст
венная отягощенность (генетический груз) современ-
ного человечества состоит из 2 компонент. Одна из 
них – накопленные в процессе эволюции и истории 
человечества патологические мутации, другая – вновь 
возникающие в половых клетках наследственные из-
менения, передающиеся поколениям. Объем вновь воз
никающих мутаций может увеличиваться под влиянием 
мутагенных факторов среды (ионизирующая радиа-
ция, химические вещества и другие факторы) [7, 8].

К наследственным (генетическим) болезням (НБ) 
относят заболевания, этиологическим фактором кото-
рых являются мутации. В зависимости от уровня по-
ражения наследственных структур различают генные, 
хромосомные и геномные мутации, а также – эпиге-
нетические мутации (отличающиеся от предыдущих 
типов мутаций иными механизмами формирования 
и действия). В зависимости от типа пораженных кле-
ток различают гаметические и соматические мутации. 
НБ подразделяют на 2 группы: генные и хромосомные 
[7, 8]. Генные болезни развиваются вследствие наличия 
генных мутаций. Хромосомные болезни (хромосомные 
аномалии, ХА) развиваются при нарушении числа или 
структуры хромосом (при геномных и  хромосомных 
мутациях). Возникнув в половых клетках de novo, ген-
ные мутации передаются из поколения в  поколение 
в  соответствии с  законами Менделя, в  то время как 
большинство ХА, обусловленных анеуплоидиями (от-
клонениями от видоспецифического диплоидного 
набора хромосом), не наследуется. Структурные пере-
стройки хромосом (инверсии, транслокации, дубли
кации и др.) передаются с дополнительными их реком-
бинациями, возникающими в мейозе носителя ХА [7, 8]. 
Значительно реже при зачатии возникают геномные му-
тации, когда клетки развивающегося эмбриона имеют не 
диплоидный, а три- или тетраплоидный набор хромо-
сом (полиплоидии). Такие организмы нежизнеспособны 
и  погибают либо в  период внутриутробного развития, 
либо в первые дни и месяцы жизни после рождения. 

К  врожденным нарушениям относят и  ВПР, 
и иногда эти термины отождествляют и взаимозаме-
няют [5, 6]. Однако по-прежнему высказывается мне-
ние о неоднозначности терминологии, используемой 
при диагностике ВПР (которые обусловлены различ-
ными патогенетическими механизмами и  их клини-
ческим полиморфизмом) [11–13]. Некоторые авторы 
считают целесообразным различать собственно ВПР 
и малые аномалии развития (морфогенетические ва-

рианты). Согласно современным представлениям к ВПР 
относят стойкие морфологические изменения органа 
или организма, выходящие за пределы вариаций их 
строения и возникающие внутриутробно в результате 
нарушения развития эмбриона, плода или после рож-
дения ребенка как следствие нарушения дальнейшего 
формирования органов. В отличие от малых аномалий 
развития – незначительных отклонений от нормаль-
ного строения организма или отдельного органа, ВПР 
характеризуются нарушением функций пораженного 
органа или организма в целом [11–15]. 

ВПР различают по их тяжести, т. е. по их медицин-
ским и  социальным последствиям для пациента, по 
этиологии, по механизму развития, по клиническим 
проявлениям, по локализации.

По тяжести различают мажорные, или грубые, по-
роки развития (major anomalies), т.  е. ВПР, которые 
имеют значительные медицинские и/или социальные 
последствия для больного, и малые аномалии (minor 
anomalies) – ВПР, которые не причиняют серьезного 
вреда здоровью и не имеют значительных социальных 
последствий [16]. 

По этиологии различают пороки наследственные 
(развивающиеся вследствие генных, хромосомных или 
геномных мутаций в половых клетках или зиготе), эк-
зогенные (индуцированные физическими, химичес
кими или биологическими факторами) и  мульти
факториальные (возникшие при сочетанном действии 
генетических и  экзогенных факторов). ВПР наслед
ственной природы составляют около 14 %, мультифак-
ториальные пороки развития – 20–30 %, 7 % прихо-
дится на пороки, обусловленные средовыми факторами, 
и почти в 50 % случаев причина порока остается неиз-
вестной.

В зависимости от времени воздействия поврежда-
ющего фактора – на гаметы, бластоцисту, эмбрион или 
плод, различают: гаметопатии, бластопатии, эмбрио-
патии, фетопатии. Тяжесть ВПР во многом зависит от 
сроков воздействия на развивающиеся структуры: чем 
раньше возникает поражение, тем тяжелее порок. 

По распространенности ВПР разделяют на изоли-
рованные (одиночные), системные и множественные 
(МВПР). Устойчивое сочетание ВПР, обусловленное 
одной причиной, представляет собой синдром [17–19].

Как расшифровка этиопатогенеза ВПР, так и ин-
формация о времени воздействия фактора позволяют 
разрабатывать и применять профилактические меро
приятия для предупреждения развития ВПР. В системе 
профилактики ВПР уже в течение нескольких десяти-
летий в большинстве стран Европы и мира основную 
роль играет мониторинг ВПР, позволяющий контро-
лировать частоту и формировать регистры ВПР. 

Важным требованием при организации и функци-
онировании регистров ВПР является наличие единых 
определений, классификации и кодирования учиты-
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ваемых пороков [17, 18], что способствует возможнос-
ти сравнения полученных результатов исследований 
различных популяций и унифицирования этих важных 
медико-социологических данных. В настоящее время 
большинство программ в  мире используют Между
народную классификацию болезней 10-го пересмотра 
(МКБ-10) для кодирования диагнозов ВПР. Такой цен-
трализованный процесс является предпочтительным, 
так как при этом сводятся к минимуму ошибки диа-
гностики за счет различной интерпретации признаков 
разными врачами, и это делает возможным проводить 
сравнение результатов с данными других стран [17, 18].

В МКБ-10 ВПР включены в XVII класс «Врожден-
ные аномалии (пороки развития), деформации и хро-
мосомные нарушения (Q00–Q99)» (за исключением 
врожденных нарушений обмена веществ и заболева-
ний крови пренатального происхождения, отнесенных 
к другим классам). 

Этот (XVII) класс включает следующие блоки [20]: 
Q00–Q07 Врожденные аномалии (пороки разви-

тия) нервной системы; 
Q10–Q18 Врожденные аномалии глаза, уха, лица 

и шеи;
Q20–Q28 Врожденные аномалии системы крово-

обращения; 
Q30–Q34 Врожденные аномалии органов дыхания; 
Q35–Q37 Расщелина губы и  неба (заячья губа 

и волчья пасть); 
Q38–Q45 Другие врожденные аномалии органов 

пищеварения; 
Q50–Q56 Врожденные аномалии половых органов; 
Q60-Q64 Врожденные аномалии мочевыделитель-

ной системы; 
Q65–Q79 Врожденные аномалии и  деформации 

костно-мышечной системы;
Q80–Q89 Другие врожденные аномалии; 
Q90–Q99 ХА, не классифицированные в  других 

рубриках.
Регистры, входящие в Международную систему 

европейских регистров (EUROCAT) [21], собирают 
сведения о 55 изолированных пороках, а также регис-
трируют случаи хромосомных и тератогенных синдро-
мов (EUROCAT: Report 8, 2009). 

Проводимый Н.С. Демиковой и Б.А. Кобринским 
эпидемиологический мониторинг ВПР в РФ [18] сви-
детельствует о высокой научной и практической зна-
чимости использования систем мониторинга ВПР, 
о многогранности и ценности получаемых результатов, 
позволяющих получать информацию о реальной час-
тоте и структуре ВПР, о патогенезе и о динамике их 
развития, о  региональных особенностях их распро-
странения, о необходимости разработки и внедрения 
в  практическую медицину профилактических меро
приятий, направленных на снижение частоты ВПР 
у детей [18]. Разработан и осуществляется социально-

гигиенический мониторинг по анализу частоты ВПР 
у населения, проживающего вблизи объектов с особо 
опасными условиями труда, курируемый Федеральным 
медико-биологическим агентством (ФМБА) России. 
Регистр ВПР, созданный в ФМБА России, соответствует 
требованиям EUROCAT [21], Clearinghouse (ICBDMS) 
и рекомендациям Российской академии медицинских 
наук и Министерства здравоохранения РФ. 

Показано, что в структуре ВПР наиболее распро-
страненными являются ВПР костно-мышечной систе-
мы (23 %), системы кровообращения (23 %), мочепо-
ловой системы (15 %) и системы органов пищеварения 
(11 %) [17]. Известно, что в структуре заболеваемости 
человека патология органов мочеполовой системы 
(ОМС) занимает 3-е место после сердечно-сосудистых 
и онкологических заболеваний [22]. 

Вместе с тем, к сожалению, не все пороки могут 
учитываться регистрами, в первую очередь это отно-
сится к порокам развития внутренних органов и в част
ности к ВПР органов половой системы (ОПС), осо-
бенно тех, которые имеют внутреннюю локализацию 
и могут быть отмечены либо при патологоанатомичес-
ком обследовании (секционный материал), либо через 
многие годы после рождения носителя ВПР при от-
сутствии или нарушении функций со стороны соот-
ветствующих ОПС (отсутствие менструаций, зачатия 
и  др.) [23–25]. То есть, в  период новорожденности 
с высокой вероятностью могут быть выявлены только 
доступные внешнему наблюдению ВПР и грубые ВПР 
внутренних органов, что не дает возможность опреде-
лить частоту и структуру ВПР в популяциях в целом 
[17].

В  связи с  этим значительная часть случаев ВПР 
ОПС упускается и ВПР регистрируется лишь при вы-
явлении нарушения функции ОПС, как правило, на-
чиная с  периода полового созревания. Кроме того, 
практически лишь в последние два десятилетия стали 
уделять больше внимания раннему выявлению ВПР 
ОПС, в том числе их генетической диагностике, так же 
как и  необходимости установления половой при
надлежности. Например, в  настоящее время в  РФ 
функционирует детская андрология, но не определена 
официальная позиция в  отношении признанной за 
рубежом андрологии как медицинской специальности, 
объектом внимания которой являются пациенты муж-
ского пола с проблемами репродукции. То есть, перед 
пациентами и  медиками возникает вопрос, к  каким 
специалистам обращаться мужчинам половозрелого 
возраста с патологией ОПС? Вместе с тем андрологи-
ческие заболевания (не мочевыделительной, а мужс-
кой половой системы, в  том числе наследственные 
ВПР) представляют одну из актуальных медицинских 
и  социальных проблем [26]. Развитие и  внедрение 
в практическую медицину андрологической службы, 
в том числе и детской (подобно детской гинекологи-
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ческой), внесет существенную лепту в охрану здоровья 
мужчин. Успех сохранения «мужского» здоровья зави-
сит от времени (возраста) выявления андрологической 
патологии. Создается ситуация, при которой мальчи-
ки-подростки после 14 лет снимаются с учета у педи-
атра и остаются без наблюдения врача до возраста их 
призыва в армию [26]. Профилактика наследственных 
заболеваний (и ВПР, и МВПР), их диагностика и са-
нирование в детском возрасте способствуют исключе-
нию проблем в репродуктивном здоровье у пациентов, 
которые могут появиться у них с наступлением репро-
дуктивного возраста. Согласно исследованиям ВОЗ, 
профилактика ВПР может снизить их уровень среди 
новорожденных примерно на 10 %. 

Для постановки диагноза, в том числе и патологии 
ОПС, необходимо квалифицированное описание ано-
малий развития, при этом важна информативность 
используемой классификации заболеваний. Разработ-
ка классификаций основывается на специальности 
составителей (по гинекологии или урологии, по анато-
мо-морфологическим, генетическим или эндокриноло-
гическим характеристикам (признакам) заболеваний 
и  др.). Данные современных методов визуализации, 
молекулярно-генетических методов обследования зна-
чительно облегчают проведение диагностики. В допол-
нение к словесному описанию фенотипа при опреде-
ленных заболеваниях важным моментом является сбор 
архива изображений пациентов. Разрабатываются ме-
тоды компьютерного анализа изображений [27].

При некоторых НБ нарушено формирование и/
или функционирование ОПС. Из их числа к одним из 
наиболее частых относят аномалии наружных ОПС 
и нарушения развития гонад. Последнее может быть 
связано с их отсутствием (агенезией), неправильным 
развитием (дисгенезией), недоразвитием (гипоплази-
ей), развитием кист в гонадах или их сочетанием с на-
рушением развития других ОПС при различных фор-
мах нарушения формирования пола [15, 19, 23–25, 28]. 

Согласно МКБ-10 [20], врожденные аномалии (по-
роки развития) половых органов (Q50–Q56) включают 
в себя следующие блоки: 

Q50 Врожденные аномалии (пороки развития) 
яичников, фаллопиевых труб и широких связок;

Q51 Врожденные аномалии (пороки развития) те-
ла и шейки матки;

Q52 Другие врожденные аномалии (пороки разви-
тия) женских половых органов;

Q53 Неопущение яичка;
Q54 Гипоспадия;
Исключена: эписпадия (Q64.0);
Q55 Другие врожденные аномалии (пороки разви-

тия) мужских половых органов;
Исключены: врожденное гидроцеле (P83.5), гипо

спадия (Q54);
Q56 Неопределенность пола и псевдогермафродитизм;

Исключены псевдогермафродитизм: женский 
с адренокортикальным нарушением (E25.-); мужской 
с андрогенной резистентностью (E34.5); с уточненной 
ХА (Q96–Q99).

При этом синдром андрогенной резистентности 
(E34.5), в том числе синдром тестикулярной фемини-
зации (полная форма) и другие состояния, связанные 
с нарушением чувствительности к андрогенам, относят 
к болезням эндокринной системы, расстройствам пи-
тания и нарушениям обмена веществ (E00–E90).

Нередко ВПР ОПС встречаются не изолированно, 
а  в сочетании с  различными нарушениями в  других 
системах органов, представляя собой синдромы мно-
жественных ВПР. Знание подобных состояний безу
словно важно для правильной диагностики, для оп
ределения повторного риска заболевания в  семье. 
Очевидно, что ранняя диагностика НБ ОПС в боль-
шинстве клинических случаев обеспечит и  более 
раннее выполнение лечебных мероприятий (в том чис-
ле  – выбор пола при интерсексуальных состояниях, 
хирургическую коррекцию при риске развития гона-
добластомы, гормональную терапию и др.). Поэтому 
необходимо проведение специализированного скри-
нингового осмотра детей для выявления андрологи-
ческой патологии в  декретированные сроки. Кроме 
того, необходимо не только учитывать ущерб здоровью 
пациента, перенесшего какое-либо заболевание, но 
и прогнозировать влияние этого заболевания на реп-
родуктивное здоровье, в частности влияние на поло-
вые клетки и фертильность данного пациента, т. е. на 
состояние здоровья его потомства, с целью разработки 
мероприятий по охране репродуктивного здоровья по-
томства, для совершенствования периконцепционной 
и преконцепционной профилактики [19, 29–32]. 

В настоящее время в мире существует не так много 
источников, содержащих описание наследственных 
синдромов, в том числе и с ВПР. С 1966 по 1998 г. вы-
шло в свет 12 изданий каталога наследственных забо-
леваний V.A. McKusick. В настоящее время информа-
ция обо всех известных менделирующих заболеваниях 
и о более чем 14 тыс. генов, мутации которых являют-
ся причиной развития НБ, доступна в Интернете на 
сайте http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim (OMIM). 

В  РФ в  последнее время опубликован ряд руко-
водств по медико-генетическому консультированию 
и наследственным заболеваниям отдельных групп ор-
ганов или систем [33–39] и общих руководств по НБ 
[9, 40–45]. 

Необходимо иметь в виду, что практически каждый 
(многие) симптом характерен не для одного, а  для 
группы заболеваний и  патологических состояний. 
Например, гипоспадия и  крипторхизм могут быть 
только одним из признаков наследственной патоло-
гии, и это необходимо учитывать при постановке диа-
гноза. В РФ наиболее полным руководством, описы-
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вающим НБ (синдромы), в течение ряда лет остается 
атлас-справочник С.И. Козловой и  соавт. «Наслед
ственные синдромы и медико-генетическое консуль-
тирование» (опубликовано 3 издания) [40, 42].

С целью оценки частоты встречаемости и структу-
ры НБ ОПС среди общего числа генетических заболева-
ний человека, расширения информации о ВПР ОПС, 
для написания данного обзора нами выполнен анализ 
различных фенотипических признаков и клинических 
симптомов при синдромах с  нарушением развития 
ОПС, приведенных в  3-м издании данного атласа-
справочника [42]. В представленном нами обзоре пе-
речислены названия НБ из указанного атласа [42], при 
которых встречается патология ОПС. То есть, деталь-
ная характеристика каждой конкретной НБ приведена 
в самом атласе-справочнике. Эти сведения позволят 
врачам различных специальностей ориентироваться 
в оценке состояния органов других систем и здоровья 
организма в целом при проведении диагностики и бу-
дут способствовать более точной диагностике при кон-
сультировании пациентов с заболеваниями ОПС.

Синдромы и признаки (симптомы) поражения ОПС  
при различных наследственных заболеваниях [42]
Аарского синдром – OMIM: 100050, 305400 – шале-

видная мошонка (81 %), крипторхизм (75 %), реже – 
расщепление мошонки, фимоз, паховые грыжи (66 %).

Адреногенитальный синдром (АГС) (ВГКН) – OMIM: 
201910, 202010 – описано 5 типов синдрома; прогрес-
сирующая вирилизация: с потерей соли или без нее (де-
фицит 21-гидроксилазы) или женский псевдогермаф-
родитизм. У мальчиков раннее половое развитие и др.

Акродизостоз – OMIM: 101800 – отмечен гипоге-
нитализм и гипогонадизм.

Акроцефалополисиндактилия  – OMIM: 201000, 
101120, 201020 – отмечают 3 типа синдрома: гипоге-
нитализм, крипторхизм, паховые грыжи.

Альстрема синдром – OMIM: 203800 – гипоплазия 
мошонки, склероз семенных канальцев, аплазия по-
ловых клеток.

Анемия Фанкони – OMIM: 227650, 300514 – в 44 % 
случаев отмечают гипоплазию наружных половых ор-
ганов, крипторхизм.

Анорхия семейная – OMIM: 273250 (синонимы – 
агенезия яичек; синдром тестикулярной регрессии); 
анорхия одно- или двусторонняя при дифференциро-
ванных наружных половых органах. Возможна агене-
зия эпидидимиса и семявыносящего протока. Описа-
ны случаи двойственного строения гениталий.

Ассоциация VACTERL  – OMIM: 192350  – иногда 
отмечают гипоплазию половых органов, гипоспадию.

Атаксия-телеангиэктазия  – OMIM: 208900. При 
патоанатомическом исследовании помимо более час-
тых для синдрома признаков обнаруживают фиброз-
ную дисплазию яичников.

Базальноклеточного невуса синдром  – OMIM: 
109400 – фиброматоз яичников, гипогонадизм, кри
пторхизм.

Баннаяна–Зонана синдром – OMIM: 153480 – от-
мечены темные пятна на головке полового члена; 
у мальчиков могут быть увеличенные половые органы.

Барде–Бидля синдром – OMIM: 209900 – гипоге-
нитализм выявляется в  66  % случаев, чаще  – у  лиц 
мужского пола: гипоплазия наружных половых орга-
нов, гипоспадия, крипторхизм, иногда – расщепление 
мошонки; у взрослых – импотенция. У женщин – от-
ставание полового развития, атрезия влагалища, удво-
ение матки и  влагалищная перегородка, гипоплазия 
яичников, олиго- или аменорея.

Беквита–Видемана синдром  – OMIM: 130650  – 
встречается двурогая матка, гиперплазия матки, кли-
тора, крипторхизм.

Берьесона–Форсмана–Лемана синдром  – OMIM: 
301900  – гипогонадизм, микропения, крипторхизм, 
задержка появления вторичных половых признаков, 
гипогонадотропный гипогонадизм.

Блума синдром – OMIM: 210900 – гипогенитализм, 
гипоспадия, крипторхизм, у мужчин – азооспермия, 
у женщин – сниженная фертильность.

Боуэна–Конради синдром – OMIM: 211180 – иног-
да – крипторхизм.

Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и альбинизм – 
OMIM: 211370 – гипоплазия гениталий и молочных 
желез.

Брахиоскелетогенитальный синдром  – OMIM: 
211380 – гипоспадия, чаще – мошоночная.

Велокардиофациальный синдром – OMIM: 192430 – 
иногда – гипоспадия.

Вернера синдром  – OMIM: 277700  – бесплодие, 
импотенция, гипогонадизм, дисменорея или амено-
рея, отсутствие либидо, гинекомастия, скудное оволо-
сение лобковое и в подмышечных впадинах.

Влагалища аплазии синдром – OMIM: 277000 (си-
ноним – синдром Рокитанского–Кюстера–Хаузера), 
аплазия влагалища, рудиментарная матка, аменорея, 
синдром отмечен у сестер.

Галактоземия – OMIM: 230400. У девочек нередко 
отмечается овариальная недостаточность. В дальней-
шем у женщин с галактоземией вследствие гипергона-
дотропного гипогонадизма не наступает беременность. 

Гамартом множественных синдром – OMIM: 158350 
(синоним: синдром Коудена). Фиброаденомы молоч-
ных желез (нередко отмечают злокачественное пере-
рождение), нерегулярные менструации, невынашива-
ние беременности, фиброма матки, кисты яичников.

Гемигипертрофия – OMIM: 235000. В 20–30 % слу-
чаев встречаются аномалии мочеполовой системы.

Гемохроматоз – OMIM: 235200. Отмечают гипого-
надизм, атрофию яичек и  снижение либидо (15  %). 
При проявлении гемохроматоза у  детей наблюдают 
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первичный инфантилизм; в юношеском возрасте от-
мечают вторичную атрофию половых желез.

Гермафродитизм истинный – OMIM: 235600. Гона-
ды содержат и овариальную, и тестикулярную ткань. 
Двойственность строения наружных половых органов 
(чаще по мужскому типу с гипоспадией и расщепле-
нием мошонки), смешанный характер вторичных по-
ловых признаков. Мужской фенотип имеют 60 % боль-
ных, 40 % – женский, не коррелирующий с наличием 
или отсутствием Y-хромосомы. В 60 % случаев кариотип 
46,ХХ; примерно в 33 % – мозаичный (46,ХХ/46,ХY), 
в 7 % – 46,ХY.

Гипертелоризм с аномалией пищевода и гипоспади-
ей – OMIM: 145410, 300000. Синонимы: G-синдром; 
синдром гипоспадии–дисфагии; синдром Опица–
Фриаса; ВВВ-синдром; синдром Опица G/ВВВ, ги-
пертелоризма–гипоспадии; синдром телеканта–гипо
спадии, X-сцепленный. Отмечены различные формы 
гипоспадии (венечная, мошоночная, промежностная). 
Описан крипторхизм.

Гипомеланоз Ито – OMIM: 300337. Синоним: ахро
матическое недержание пигмента; недержание пиг-
мента, тип I. Гипогенитализм (непостоянный признак).

Гипоплазии бедра и  необычного лица синдром  – 
OMIM: 134780. Возможны паховые грыжи и криптор-
хизм.

Гипоспадия – OMIM: 146450. Риск для сибсов 12–
17 %. Наружное отверстие уретры может располагать-
ся на задней поверхности полового члена, мошонке 
и промежности. При промежностной и мошоночной 
форме наблюдают расщепление мошонки (3:1000 но-
ворожденных мальчиков), крипторхизм. Мультифак-
ториальная этиология. В 8–10 % случаев гипоспадия 
сочетается с истинным гермафродитизмом.

Глухота проводящая и деформированные низко по-
саженные ушные раковины – OMIM: 221300. В 50 % слу-
чаев отмечается гипогонадизм.

Гонад дисгенезия, ХХ тип – OMIM: 233300. Сино-
ним: овариальная дисгенезия гипергонадотропная. 
Нормальное строение наружных половых органов. Ка-
риотип 46,ХХ. Половые железы имеют тяжевидную 
форму, производные мюллеровых протоков недораз-
виты. Вторичные половые признаки недоразвиты. 
Уровень эстрогенов снижен, а фолликулостимулиру-
ющего (ФСГ) и  лютеинизирующего (ЛГ) гормонов, 
как правило, повышен. У всех больных отмечено бес-
плодие.

Гонад дисгенезия, ХY тип – OMIM: 306100. Сино-
ним: синдром Свайера. Двусторонние тяжевидные 
гонады, матка, маточные трубы недоразвиты. Наруж-
ные половые органы сформированы по женскому типу, 
недоразвиты, вторичные половые признаки слабо вы-
ражены, менструации отсутствуют. Кариотип 46,ХY. 
Уровень эстрогенов и тестостерона снижен, а уровень 
гонадотропинов повышен. В 20–30 % случаев отмеча-

ют перерождение недифференцированных зачатков 
гонад с развитием дисгерминомы или гонадобластомы. 
У всех больных – бесплодие.

Гонадотропинов дефицит изолированный – OMIM: 
227200. Синоним: евнухоидизм семейный гипогона-
дотропный. Полное отсутствие вторичных половых 
признаков, бесплодие. У мужчин отмечается гипо
плазия яичек, возможны: крипторхизм, недоразвитие 
наружных гениталий, высокий голос и евнухоидный 
статус. У женщин наблюдают: первичную аменорею, 
недоразвитие матки и яичников, позднее развитие мо-
лочных желез. В большинстве случаев снижены уров-
ни ФСГ и ЛГ. 

Дискератоз врожденный  – OMIM: 305000. Сино-
ним: синдром Цинссера–Энгмана–Коула. Встречают-
ся гипогенитализм, атрофия яичек.

Ихтиоз и мужской гипогонадизм – OMIM: 308200. 
Синоним: синдром Руда. Гипогонадизм, инфантилизм.

Кабуки синдром – OMIM: 147920. Синоним: синд-
ром Ниикавы–Куроки. Описаны крипторхизм, мик-
ропения.

Кальманна синдром 1 – OMIM: 308700. Синонимы: 
гипогонадотропный гипогонадизм и аносмия; ольфак-
тогенитальная дисплазия, гипогонадизм, гинекомас-
тия.

Кампомелическая дисплазия – OMIM: 114290. Си-
нонимы: кампомелическая карликовость; врожденное 
искривление конечностей. Свыше 2/3 больных с муж-
ским кариотипом имеют разной степени выраженнос-
ти половые нарушения вплоть до формирования жен-
ского фенотипа.

Карликовость Леви  – OMIM: 127100. Синоним: 
карликовость и курносый нос. Встречаются паховые 
грыжи, крипторхизм.

Карликовость пангипопитуитарная – OMIM: 262600, 
312000. Дефицит гормонов гипофиза комбинирован-
ный; карликовость Ханхарта. Вторичные половые 
признаки отсутствуют. У женщин отмечают первичную 
аменорею, у мужчин – гипоплазию яичек и полового 
члена. Дефицит гонадотропинов, адренокортикотроп-
ного и тиреотропного гормонов. 

Картагенера синдром – OMIM: 244400. Синонимы: 
синдром декстрокардии, бронхоэктазов и синуситов. 
Отмечены мужское и женское бесплодие.

Каудальной регрессии синдром  – OMIM: 182940, 
600145. Синонимы: синдром каудальной дисплазии; 
сиреномелия. Аплазия наружных и внутренних поло-
вых органов (кроме гонад).

Клиппеля–Треноне–Вебера синдром  – OMIM: 
149000. Синонимы: гипертрофическая гемангиэкта-
зия; ангиоостеогипертрофия. Встречаются случаи уве-
личения наружных половых органов.

Кожа вялая – OMIM: 123700, 219100, 219200, 304150. 
Синонимы: кожа вялая, отмечают задержку развития; 
синдром затылочного рога. Существуют генетически 
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различные формы синдрома. Для формы с аутосомно-
доминантным типом наследования характерно выпа-
дение влагалища.

Коккейна синдром – OMIM: 216400. Крипторхизм, 
гипоплазия яичек.

Корнелии де Ланге синдром – OMIM: 122470, 300590. 
Синоним: синдром Брахмана де Ланге. Гипоплазия 
сосков (55 %), крипторхизм (73 %), гипоплазия гени-
талий (у мальчиков – 57 %).

Коротких ребер–полидактилии синдром, тип I  – 
OMIM: 263530. Синоним: хондродистрофия новорож-
денных с  полидактилией, тип I; синдром Салдино–
Нунана. Встречаются гипоспадия, атрезия влагалища.

Коротких ребер–полидактилии синдром, тип II  – 
OMIM: 263520. Синоним: хондродистрофия новорож-
денных с полидактилией, тип II; синдром Маевского. 
Отмечают двойственное строение гениталий.

Коффина–Сириса синдром – OMIM: 135900. Сино-
ним: синдром пятых пальцев. Возможен крипторхизм.

«Кошачьего глаза» синдром – OMIM: 115470. Си-
нонимы: синдром Шмида–Фраккаро; колобома глаза 
и атрезия ануса. Атрезия ануса с фистулой из прямой 
кишки в мочевой пузырь и/или во влагалище у девочек 
и в мочевой пузырь, уретру и промежность у мальчи-
ков. В отдельных случаях описаны гипоплазия матки, 
гипоспадия.

Ксеродерма и  умственная отсталость де Санктис 
и Какчионе – OMIM: 278800. Половой инфантилизм.

Лентиго множественных синдром – OMIM: 151100. 
Синоним: синдром LEOPARD. Аномалии гениталий 
(50 %), включают крипторхизм, гипоспадию, иногда 
агенезию или гипоплазию гонад, гипогонадизм.

Лепречаунизм – OMIM: 246200. Синонимы: синд-
ром Донохью; дефект рецептора инсулина. Увеличение 
молочных желез и наружных половых органов; фол-
ликулярные кисты яичников. Возможен крипторхизм. 

Липодистрофия тотальная врожденная  – OMIM: 
269700. Синонимы: синдром Берардинелли–Сейпа; 
тотальная липодистрофия и акромегалоидный гиган
тизм; врожденный липоатрофический диабет. Отме-
чают увеличение полового члена и клитора, поликис-
тоз яичников. Нередко встречается олигоменорея.

Лиссэнцефалии синдром – OMIM: 247200. Синони-
мы: синдром Миллера–Дикера; агирия. Описаны кри
пторхизм, паховые грыжи.

Лоуренса–Муна синдром – OMIM: 245800. Гипого-
надизм, гипогенитализм (микропения, гипоплазия мо
шонки).

Маринеску–Шегрена синдром  – OMIM: 248800. 
Гипергонадотропный гипогонадизм.

Меккеля синдром  – OMIM: 249000. Синонимы: 
синдром Грубера, синдром Меккеля–Грубера. Крипт
орхизм, микропения, двурогая матка, атрезия влага-
лища, перегородка влагалища, двойственное строение 
наружных половых органов.

Миотоническая дистрофия – OMIM: 160900. Сино-
ним: болезнь Штейнерта. Встречается гипогонадизм.

Миотония хондродистрофическая – OMIM: 255800. 
Синоним: синдром Шварца–Джампеля–Аберфельда. 
Отмечают паховые грыжи, уменьшение размера яичек.

Муковисцидоз – OMIM: 219700. Синоним: кисто-
фиброз поджелудочной железы. Практически у  всех 
пациентов мужского пола – бесплодие.

Мюллеровых протоков персистенция у  мужчин  – 
OMIM: 261550. Синоним: мужской внутренний псев-
догермафродитизм. Наличие матки и  фаллопиевых 
труб при кариотипе 46,ХY. Мужские наружные и внут-
ренние половые органы нормально развиты. Характер-
ны крипторхизм, вирилизация в пубертатном периоде. 
Аномалия половой дифференцировки обусловлена 
нарушением процессов регрессии мюллеровых про
токов у эмбрионов-плодов мужского пола вследствие 
недостаточности продукции клетками Сертоли яичек 
антимюллерова гормона или недостаточности рецеп-
торов антимюллерова гормона на клетках мюллеровых 
протоков [46].

Нижнечелюстно-лицевой дизостоз – OMIM: 154500. 
В некоторых случаях крипторхизм.

Ноя–Лаксовой синдром – OMIM: 256520. Гипопла-
зия наружных половых органов.

Нунан синдром – OMIM: 163950. Синоним: терне-
ровский фенотип с нормальным кариотипом. Харак-
терен гирсутизм. Функция половых желез варьирует 
от полного агонадизма до сохранения фертильности. 
У женщин могут отмечать как нормальный менстру-
альный цикл, так и первичную или раннюю вторичную 
аменорею. У 70 % мужчин выявляют односторонний, 
реже двусторонний крипторхизм. 

Окулоцереброренальный синдром Лоу  – OMIM: 
309000. Синоним: синдром Лоу. Крипторхизм.

Опица–Каведжиа синдром – OMIM: 305450. Сино-
нимы: синдром FG; синдром Келлера. Крипторхизм.

Остеодистрофия Олбрайта наследственная – OMIM: 
103580. Синоним: псевдогипопаратиреоз, тип Iа. Мо-
жет встречаться гипогонадизм.

Почек агенезия двусторонняя – OMIM: 191830. Си-
ноним: наследственная урогенитальная адисплазия. 
Могут встречаться аномалии гениталий (отсутствие 
семявыносящих канальцев и семенных пузырьков; от-
сутствие матки и верхней части влагалища).

Почек, гениталий и среднего уха аномалии – OMIM: 
267400. Атрезия влагалища, возможны аномалии стро-
ения внутренних половых органов.

Прадера–Вилли синдром – OMIM: 176270. У мальчи-
ков – гипоплазия полового члена и мошонки, криптор-
хизм; у девочек – гипоплазия половых губ; у женщин 
отмечают аменорею, в 50 % случаев – гипоплазию матки.

Прогерия – OMIM: 176670. Синоним: синдром Гет-
чинсона–Гилфорда. Больные отстают в половом раз-
витии, бесплодие.
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Прямой кишки и анального отверстия врожденные 
пороки – OMIM: 107100. Врожденные свищи, откры-
вающиеся во влагалище, уретру и промежность.

Псевдоаминоптериновый синдром – OMIM: 600325. 
Синоним: Краевска–Валашека синдром. Отмечают 
паховые грыжи, крипторхизм. 

Птеригиума подколенного синдром – OMIM: 119500. 
Расщепление мошонки, гипоплазия полового члена 
(11 %), гипоплазия больших половых губ (24 %), кри
пторхизм (33 %).

Птеригиумов множественных синдром  – OMIM: 
265000, 253290. Синоним: синдром Эскобара. Описаны 
крипторхизм, гипогонадизм, перекрестный птеригиум 
в области гениталий. 

Рассела–Сильвера синдром – OMIM: 180860. В пре
пубертатном периоде вне зависимости от пола в крови 
и  моче повышен уровень гонадотропинов. Половое 
развитие ускорено. Часто встречаются поражение мо-
чеполовой системы, крипторхизм и гипоспадия. 

Расщелина губы и неба, эктодермальная дисплазия 
и  синдактилия  – OMIM: 225000. Синоним: синдром 
Розелли–Гуминетти. Гипоплазия гениталий.

Рейфенштейна синдром – OMIM: 312300. Синоним: 
частичная нечувствительность к андрогенам (одна из 
форм синдрома тестикулярной феминизации). Гипо
плазия яичек при нормальных размерах полового чле-
на, промежностно-мошоночная гипоспадия, иногда 
расщепление мошонки. Вторичные половые признаки 
отсутствуют. Иногда отмечают гинекомастию, крипт
орхизм. Гистологически выявляют гиперплазию кле-
ток Лейдига, атрофию и гиалиноз семенных канальцев, 
интерстициальный фиброз. Кариотип 46,ХY, бесплодие. 

Робертса синдром – OMIM: 268300. Синоним: тет-
рафокомелия с расщелиной губы и неба. Гиперплазия 
клитора или полового члена, крипторхизм, двурогая 
матка.

Робинова синдром – OMIM: 180700, 268310. Сино-
ним: синдром «лица плода». Резкая гипоплазия поло-
вого члена, гипоплазия половых губ и клитора.

Ротмунда–Томсона синдром – OMIM: 268400. Си-
ноним: синдром атрофической пойкилодермии и ка-
таракты. Гипогенитализм, гипогонадизм.

Рубинштейна–Тейби синдром – OMIM: 180849. Си-
ноним: синдром широкого I пальца кистей и  стоп, 
специфического лица и умственной отсталости. Гир-
сутизм (50 %); крипторхизм (79 %).

Секкеля синдром – OMIM: 210600. Синонимы: кар-
ликовость с «птицеголовостью»; примордиальная кар-
ликовость с микроцефалией, тип 1. Отмечают гипо
плазию наружных половых органов, крипторхизм.

Синдром С  – OMIM: 211750. Синоним: синдром 
тригоноцефалии Опица. Сосковый гипертелоризм, 
крипторхизм.

Синдром N  – OMIM: 310465. Гипоспадия, гипо
плазия мошонки, крипторхизм.

Смита–Лемли–Опица синдром  – OMIM: 270400. 
Характерны гипоспадия, крипторхизм, гипертрофия 
клитора, сосковый гипертелоризм.

Тестикулярной феминизации синдром  – OMIM: 
300068. Синоним: синдром нечувствительности к ан-
дрогенам. При кариотипе 46,ХY наружные половые 
органы сформированы по женскому типу, а половые 
железы представлены яичками. Женский фенотип, 
нормально развитые молочные железы; подмышечное 
и лобковое оволосение скудное, аменорея, бесплодие. 
Влагалище оканчивается слепо, имеет меньшую, чем 
в норме, длину; матка и маточные трубы отсутствуют; 
яички имеют нормальные размеры и могут локализо-
ваться внутрибрюшинно, в паховом канале или в по-
ловых губах. Уровень ЛГ в плазме повышен. Гипертро-
фия клитора, срастание губно-мошоночных складок.

Умственная отсталость X-сцепленная, тип Ренпен-
нинга – OMIM: 309500. Уменьшение размеров яичек.

Фетальный алкогольный синдром. Синоним: алко-
гольная эмбриофетопатия. Крипторхизм, гипоплазия 
мошонки.

Фетальный вальпроевый синдром – OMIM: 609442. 
Обычно встречается спорадически. Синонимы: валь-
проевая эмбриопатия. Гипоспадия.

Фиброзная дисплазия полиостотическая – OMIM: 
174800. Синоним: синдром Мак-Кьюна–Олбрайта. 
Преждевременное половое созревание, преимущест-
венно у девочек (50 %). Уровень гонадотропинов в мо-
че резко снижен, ЛГ – повышен. 

Фразера синдром  – OMIM: 219000. Синонимы: 
криптофтальм с другими пороками развития; крипт
офтальм–синдактилия. Аномалии гениталий (гипо
спадия, крипторхизм, двурогая матка, атрезия влага-
лища, сращение половых губ и гипертрофия клитора).

Фронтометафизарная дисплазия – OMIM: 305620. 
Описаны аномалии мочевыводящих путей, криптор-
хизм.

Фронтоназальная дисплазия – OMIM: 136760. Си-
ноним: синдром срединной расщелины лица. В ряде 
случаев – крипторхизм.

Халлермана–Штрайфа синдром – OMIM: 234100. 
Синоним: окуломандибулофациальный синдром. Воз-
можны гипогенитализм, крипторхизм.

Хромосомы 4р+ синдром. Наблюдают крипторхизм, 
гипоплазию полового члена, гипоспадию.

Хромосомы 4р– синдром. Синоним: синдром Воль-
фа–Хиршхорна. Описаны гипоспадия, крипторхизм.

Хромосомы 5р– синдром. Синоним: синдром «ко-
шачьего крика». Иногда встречают крипторхизм.

Хромосомы 8 трисомии синдром. Возможен крипт
орхизм.

Хромосомы 9р+ синдром. Гиперпигментация со-
сков, задержка полового созревания.

Хромосомы 9р– синдром. У больных с терминаль-
ной делецией короткого плеча хромосомы 9 описана 
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реверсия мужского пола в женский. У таких больных 
наблюдают либо нормально развитые женские наруж-
ные половые органы, либо двойственное строение ге-
ниталий, а также варьирующую по степени проявле-
ния смешанную гонадную дисгенезию.

Хромосомы 10р+ синдром. В ряде случаев отмечают 
гипоплазию полового члена.

Хромосомы 11q трисомии синдром. Гипоплазия по-
лового члена.

Хромосомы 11р+ синдром. Крипторхизм.
Хромосомы 13 трисомии синдром. Синоним: синд-

ром Патау. Крипторхизм, гипоплазия наружных поло-
вых органов, гипоспадия, удвоение матки и влагали-
ща, двурогая матка.

Хромосомы 13q– синдром. Синоним: синдром Ор-
бели. Крипторхизм, гипоспадия. 

Хромосомы 18 трисомии синдром. Синоним: синд-
ром Эдвардса. Крипторхизм (100 %), гипоплазия со-
сков и сосковый гипертелоризм (50 %). Иногда встре-
чают гипертрофию клитора, двурогую матку, 
гипоплазию яичника.

Хромосомы 18q– синдром. Гипоплазия полового 
члена и мошонки, крипторхизм, гипоспадия у маль-
чиков и гипоплазия малых половых губ у девочек.

Хромосомы 21q– синдром. Синоним: синдром де-
леции длинного плеча 21-й хромосомы. Гипоспадия, 
крипторхизм, паховая грыжа.

Хромосомы фрагильной X синдром – OMIM: 309550. 
Синоним: синдром Мартина–Белл. Отмечают макро-
орхизм. Встречаются гинекомастия, гипоспадия.

Хромосом ХХY синдром. Синоним: синдром Клайн
фельтера. Гипоплазия яичек и полового члена. Вторич-
ные половые признаки развиты слабо, могут наблю-
даться оволосение по женскому типу, гинекомастия 
(50 %). Гиалиноз и фиброз семенных канальцев, вто-
ричная гиперплазия клеток Лейдига. Характерны сни-
жение полового влечения, импотенция и бесплодие. 
Синдром Клайнфельтера – регулярная форма 47,ХХY; 
частота синдрома в  общей популяции составляет 
1:500–1000 новорожденных мальчиков [42]; 7 % – сре-
ди мужчин с бесплодием и достигает 15–20 % в группе 
пациентов с азооспермией. Мозаичные формы состав-
ляют 12 % случаев развития этого синдрома [28]. 

Хромосомы X моносомии синдром, 45,Х. Синоним: 
синдром Шерешевского–Тернера, кариотип  – 45,Х 
(регулярная форма), его частота составляет 1:500–800 
новорожденных девочек (популяционная частота  – 
1:5000) [42]. По нашим данным, 57 % из числа паци-
енток с  данным синдромом составляют мозаичные 
формы [28]. Помимо специфических соматических 
признаков для женщин с данным синдромом выделе-
ны симптомы по репродуктивной системе: половой 
инфантилизм (94 %), первичная аменорея (96 %), бес-
плодие (99 %). Как и при мозаичных формах синдрома 
Клайнфельтера, наличие определенных признаков 

(симптомов) и степень нарушения/выполнения фун-
кции систем организма зависит от характера (типа) 
хромосомного мозаицизма и  числа клонов (клеток) 
с нормальным кариотипом. Менее часто – гипоплазия 
сосков.

Хромосомы X полисомии синдром. Синоним: при 
кариотипе 47,ХХХ  – синдром трипло X хромосомы 
и т. д. Нарушение полового развития.

Хромосомы Y полисомии синдром. Синоним: при 
кариотипе 47,ХYY – синдром дисомии Y-хромосомы; 
реже – 48,ХYYY. В некоторых случаях сперматогенез 
(и фертильность) частично сохранены.

Цереброгепаторенальный синдром – OMIM: 214100. 
Синонимы: синдром Боуэна; синдром Цельвегера. Не-
редко отмечают аномалии развития половых органов 
(гипоспадия, крипторхизм, гипертрофия клитора).

Шинцеля синдром  – OMIM: 181450. Синонимы: 
синдром аномалий локтевой кости и грудных желез; 
синдром Паллистера. Задержка полового развития, гипо
генитализм. Неперфорированная девственная плева.

Эктодермальная дисплазия ангидротическая – OMIM: 
305100. Синоним: синдром Криста–Сименса–Турена. 
Гипоплазия молочных желез и сосков.

Эктодермальная дисплазия ангидротическая с рас-
щелиной губы и неба – OMIM: 129400. Синоним: син-
дром Рэппа–Ходжкина. Гипогенитализм.

Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, расще-
лины губы и неба синдром – OMIM: 129900. Синоним: 
ЕЕС  синдром. Гипоплазия сосков молочных желез. 
Изредка – гипоспадия, крипторхизм. 

Таким образом, из 455 приведенных в атласе-спра-
вочнике [42] наследственных синдромов при 121 (26 %) 
синдроме встречается патология ОПС. В клинической 
картине 56 (12,5 %) синдромов из 455 одним из сим
птомов со стороны ОПС является крипторхизм; при 23 
(5,0  %) синдромах отмечена гипоспадия; при  18 
(4,0  %)  – сочетание крипторхизма с  гипоспадией; 
при 41 (9,0 %) синдроме отмечено нарушение развития 
половых желез. Эти формы патологии установлены 
главным образом по состоянию наружных половых 
органов, т. е. доступных для внешнего обследования. 
В действительности частота ВПР ОПС более высокая, 
но их выявляемость зависит от возможности и глуби-
ны обследования. Так, И.В. Антонова отмечает, что 
в периоде новорожденности диагностируют лишь не-
значительную часть ВПР [47]. Диагностика скрытых 
ВПР (в том числе и ОМС) у новорожденных затрудне-
на, и, как правило, ее проводят у детей при появлении 
признаков заболеваний, в  основе которых имеются 
анатомические дефекты, вызывающие, например, на-
рушения уродинамики и соответствующие клиничес-
кие симптомы. Зачастую ВПР ОПС являются случай-
ной клинической или патоморфологической находкой 
[23–25, 47]. У мальчиков преобладают ВПР наружных 
половых органов, которые диагностируют визуально 
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относительно легче и раньше, чем ВПР женских поло-
вых органов, которые чаще выявляются в более стар-
шем возрасте, нередко в  пре- и  пубертатном периоде 
[23–25, 47]. 

Причиной патологии ОПС могут быть не только 
генетические мутации (возникшие вследствие воздей
ствия эндо- и экзогенных факторов на гены, хромосо-
мы, геном), но и иные эффекты различных факторов. 
Гонадотропные, гаметотропные, эмбриотропные, те-
ратогенные, канцерогенные и  мутагенные свойства 
повреждающего фактора индуцируют (через наруше-
ние того или иного уровня организации организма) 
патологию морфогенеза какого-либо органа, системы 
и/или функции того или иного органа, в том числе – 
половой системы и/или индивида в целом. Поэтому 
если говорить о методах оценки (классификации, оп-
ределения) нарушений формирующихся ОПС, то в их 
состав должны включать анализ эпидемиологических 
данных, анатомических, гистологических, цитологи-
ческих, цитогенетических и генных отклонений в го-
надах и гаметах, а также анализ способности индивида 
к  зачатию, вынашиванию и  деторождению [17, 18, 
23–25, 28, 31, 32].

К настоящему времени проведение медико-гене-
тического обследования позволяет выявить генетичес-
кую природу нарушений развития и/или функций ОПС 
у 18–20 % обратившихся для генетической диагности-
ки пациентов [18, 28, 46–48], что объясняется в основ-
ном методическими и техническими возможностями. 
На сегодня наиболее частыми (среди выявляемых) ге-
нетическими факторами развития форм наследствен-
ной, в том числе и врожденной, патологии ОПС явля-
ются числовые аномалии половых хромосом (Х и  Y, 
гоносом), которые могут возникать в результате нару-
шений мейотического деления хромосом (в оогенезе 
и сперматогенезе) в организме родителей или при де-
фекте деления оплодотворенной яйцеклетки (зиготы) 
на первых этапах ее дробления. В  последнем случае 
возникают «мозаичные» варианты ХА. Примерно 
у 60–70 % пациентов с НБ генетические дефекты про-
являются в виде генных мутаций [28].

По результатам медико-генетического обследова-
ния (более 20 тыс. человек с проблемами репродуктив-
ного здоровья) в  лаборатории генетики нарушений 
репродукции ФГБУ МГНЦ РАМН, из числа выявлен-
ных случаев носительства хромосомной патологии 
(около 9 % от обратившихся в лабораторию на обсле-

дование – носители ХА) до 70 % пациентов с ХА пред-
ставлены случаями числовых ХА (как среди мужчин 
с бесплодием, так и среди детей и женщин с пробле-
мами нарушения ОПС). Причем аномалии гоносом 
составляют около 2/3 всех случаев ХА у человека [28]. 

И.В. Антоновой и соавт. проведено исследование 
частоты и структуры ВПР ОМС у новорожденных де-
тей г. Омска, родившихся в 1998–2005 гг. Среди ВПР 
ОМС отмечены крипторхизм (1,29 ‰), гипоспадия 
(0,68 ‰), врожденные кисты яичников (4 ‰), гипо
плазия и аплазия полового члена (4 ‰), гипоплазия 
яичка (3 ‰), агенезия влагалища (2 ‰). ВПР ОМС на-
иболее распространены у новорожденных мальчиков, 
причем значимость различий достоверна и постоянна 
во времени, что подтвердил сравнительный анализ со-
отношений показателей рождаемости мальчиков и де-
вочек с ВПР ОМС за период наблюдений в сравнении 
с периодом 1993–1997 гг. [47]. Учитывая тот факт, что 
ВПР мочеполовой системы в неонатальном периоде 
составляют до 30 % всех случаев врожденных дефектов 
и встречаются с частотой 5 на 1000 детского населения 
[11, 12], автор справедливо подчеркивает, что в пери-
оде новорожденности диагностируется лишь незначи-
тельная часть ВПР. По  данным наблюдений автора, 
диагностика скрытых ВПР мочеполовой системы у но-
ворожденных затруднена, и, как правило, ее проводят 
у детей при появлении заболеваний, в основе которых 
имеются анатомические дефекты, вызывающие нару-
шения уродинамики и соответствующие клинические 
симптомы [47]. Недостаточная диагностика ВПР вну
тренних ОМС  и  ОПС  подтверждает необходимость 
массового ультразвукового скрининга новорожденных 
для раннего выявления и  активного диспансерного 
наблюдения детей с ВПР [47].

Мы полностью разделяем эти выводы, отмечая, 
что исследование частоты и структуры ВПР ОПС (или 
ОМС) у пациентов разных возрастных групп и разно-
го пола необходимо рассматривать фактически как 
первый из нескольких этапов комплексного обследо-
вания с обязательным медико-генетическим консуль-
тированием и с использованием современных методов 
цитогенетического и молекулярно-генетического об-
следования [3, 8, 11–13, 47]. В связи с этим все боль-
шее значение приобретают мероприятия, направлен-
ные на изучение частоты встречаемости, механизмов 
распространения и профилактики наследственной па-
тологии [2, 17].
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