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РЕЗЮМЕ. В статье представлен случай вирильной формы врожденной дисфункции коры 
надпочечников у пациента 26 лет. При рождении выявлено неправильное строение наружных 
половых органов, в период новорожденности диагностирована врожденная дисфункция коры 
надпочечников, вирильная форма, установлен женский пол, генотип 46XX. В первые недели 
жизни была инициирована гормональная терапия стероидами (преднизолон, гидрокортизон). 
С возраста 3 лет терапию не получал, не наблюдался. В 10 лет пациент прошел специализиро-
ванное обследование, было принято решение о смене паспортного пола. До совершеннолетия 
получал заместительную терапию тестостероном, терапию глюкокортикостероидами, были 
выполнены хирургические вмешательства (гонадэктомия, пластика наружных гениталий по 
мужскому типу, протезирование тестикул). С возраста 18 лет терапию прекратил, к эндокри-
нологам не обращался. Особенностями случая являются выбор мужского пола у пациента с 
генотипом 46ХХ и низкая комплаентность пациента с детского возраста. Представленный 
случай показывает необходимость психологической поддержки и динамического наблюде-
ния пациентов с этим заболеванием в течение всей жизни. 

КЛЮЧЕВЫЕ СЛОВА: врожденная дисфункция коры надпочечников, вирилизация, 
неправильное строение гениталий 
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ABSTRACT. The article presents a case study of a virile form of congenital dysfunction of the 
adrenal cortex in a 26-year-old patient. An abnormal structure of the external genitalia was revealed 
at birth, during the newborn period congenital dysfunction of the adrenal cortex was diagnosed 
(female, 46XX). Hormone therapy with steroids was initiated in the first weeks of life. Since the age 
of 3 this therapy was stopped, and then he did not receive medical attention until 10 years old. At the 
age of 10 the decision to change gender has been made by during hospitalization. Until adulthood, he 
received testosterone and steroid therapy, and underwent surgical procedures (gonadectomy, male-
type external genital plastic surgery, testicular prosthetics). He stopped therapy at the age of 18. 
A special feature of the case is the choice of male sex in a patient with genotype 46XX and low 
compliance since childhood. The present case shows the need for psychological support and dynamic 
monitoring of patients with this disease throughout their lives.

KEYWORDS: congenital dysfunction of the adrenal cortex, virilization, abnormal structure of 
the genitals

Врожденной дисфункцией коры надпочеч-
ников (ВДКН) называют группу генетических 
заболеваний, характеризующихся нарушением 
стероидогенеза [1].

Причиной всех форм ВДКН являются му-
тации генов, отвечающих за синтез ферментов 
или коферментов в процессе образования кор-
тизола, а также гена STAR, кодирующего белок, 
который участвует в транспорте холестерина 
внутрь митохондрий [7]. Для всех форм ВДКН 
доказан аутосомно-рецессивный тип наследо-
вания, то есть для проявления заболевания не-
обходимо наличие мутаций на обоих аллелях 
(а значит, нарушение должно быть получено от 
обоих родителей) [6]. 

В настоящее время выделяют семь форм 
ВДКН: 

1)  липоидная гиперплазия коры надпочечни-
ков (дефицит StAR-протеина); 

2) дефицит 20,22-десмолазы; 
3) дефицит 17α-гидроксилазы/17,20-лиазы; 
4)  дефицит 3β-гидроксистероиддегидрогеназы;
5) дефицит 21-гидроксилазы; 
6) дефицит 11β-гидроксилазы;
7) дефицит оксидоредуктазы [1].
При всех формах ВДКН отмечается дефицит 

кортизола, что по механизму отрицательной 
обратной связи приводит к повышению уровня 

адренокортикотропного гормона и гиперпла-
зии надпочечников. В результате стимуляции 
надпочечников происходит избыточное накоп-
ление стероидов, предшествующих фермента-
тивному блоку. Клиническая картина каждой 
формы ВДКН обусловлена дефицитом гормо-
нов, синтез которых невозможен при данном 
ферментативном блоке, и избытком их предше-
ственников [1].

Наиболее частая форма ВДКН (до 95% всех 
случаев) связана с дефицитом фермента 21-ги-
дроксилазы [5]. Распространенность класси-
ческих форм дефицита 21-гидроксилазы со-
ставляет от 1:14 000 до 1:18 000 живых ново-
рожденных в мире. По данным неонатального 
скрининга в РФ (введен в 2006 году), распро-
страненность заболевания в отдельных регио-
нах составляет от 1:5000 до 1:12 000, в целом по 
стране — 1:9638 живых новорожденных [10].

ВДКН, вызванная дефицитом 21-гидрок-
силазы, делится на классические (вирильная 
и сольтеряющая) и неклассическую формы. 
В большинстве случаев дефицита 21-гидрокси-
лазы отмечается наличие фенотип-генотипиче-
ской корреляции. При нулевой активности фер-
мента определяется тотальный дефицит глюко- и 
минералокортикоидов, что приводит к сольтеряю-
щему состоянию в период новорожденности и 
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выраженной вирилизации наружных гениталий 
у девочек. При остаточной активности фермента 
от 1 до 10% развивается вирильная форма забо-
левания без нарушения минералокортикоидной 
функции, но приводящая к внутриутробной ви-
рилизации плода. При активности фермента бо-
лее 10% вирилизации проявляется только после 
рождения в виде преждевременного адренархе в 
4–5 лет, ускорения роста и костного возраста.

Основой терапии при всех формах ВДКН яв-
ляется назначение глюкокортикоидов, которые 
замещают недостаток кортизола и уменьшают 
избыточную секрецию адренокортикотропного 
гормона. Это приводит к снижению выработ-
ки в коре надпочечников тех стероидных гор-
монов, которые чрезмерно синтезируются при 
данном ферментативном блоке [5].

В настоящее время рекомендуется устанав-
ливать женский пол при рождении всем пациен-
там с ВДКН и кариотипом 46ХХ, независимо от 
степени вирилизации наружных половых орга-
нов [2, 5]. При вирилизации наружных гениталий 
всем девочкам с классическими формами дефи-
цита 21-гидроксилазы и дефицита 11β-гидрокси-
лазы рекомендуется феминизирующая пласти-
ка [3].

Дети первого года жизни должны наблю-
даться с периодичностью 1 раз в 1–3 месяца, 
далее до пубертата — 1 раз в 4–6 месяцев. 

В настоящее время медицинская помощь при 
ВДКН не ограничивается только лекарственной 
терапией и хирургическими вмешательствами. 
Доказано, что всем семьям с новорожденными 
с ВДКН и детям с ВДКН (преимущественно в 
пубертате) необходима консультация психолога, 
компетентного по данному заболеванию [11]. 

Представляем случай вирильной формы 
ВДКН у взрослого пациента, особенностью ко-
торого является низкая комплаентность семьи, 
самого пациента и выбор мужского паспортно-
го пола. Пациент выразил свое информирован-
ное согласие (оформлено в письменном виде) 
на публикацию данного клинического случая. 

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

На прием к эндокринологу областной кон-
сультативной поликлиники обратился паци-
ент К., 26 лет (внешний вид пациента представ-
лен на рисунке 1).

Жалоб на момент осмотра активно не предъ-
являл. При расспросе — тяга к соленой пище, 
лабильность артериального давления и частоты 
сердечных сокращений, общая слабость. Кроме 
того, отмечал болезненность в поясничном от-
деле позвоночника при физических нагрузках. 

При сборе анамнеза выяснилось, что паци-
ент в детском возрасте наблюдался с диагнозом 
ВДКН. После достижения совершеннолетия за 
медицинской помощью не обращался, лекар-
ственных препаратов не принимал.

Наследственность: со слов пациента, он не 
знает ни о каких эндокринных заболеваниях 
у родственников. Известно, что старший брат 
был рожден в срок, в младенчестве установлен-
ных диагнозов не имел. Скончался в 7 месяцев. 
Пациент затрудняется назвать причину смерти, 
ссылаясь на то, что с матерью эти обстоятель-
ства никогда не обсуждались.

Анамнез заболевания: пациент К. рожден в 
срок, от второй беременности. Течение бере-
менности было осложнено токсикозом в I три-
местре. При рождении вес ребенка 3400 г, рост 
53 см. Находился на естественном вскармли-
вании до возраста 7 месяцев. При рождении у 
пациента выявлено неправильное строение на-
ружных половых органов. В период новорож-
денности выявлена ВДКН, вирильная форма, 
установлен женский пол, генотип 46XX. В пер-
вые недели жизни была инициирована гормо-
нальная терапия стероидами (преднизолон, ги-
дрокортизон).

Когда пациент достиг возраста трех лет, 
мать самостоятельно прекратила терапию. Да-
лее длительно за медицинской помощью с ре-
бенком не обращалась. К эндокринологу для 
диспансерного наблюдения, мониторирования 
заболевания не являлась. Проводилось воспи-
тание ребенка в мужском поле. Пациент про-
живал с матерью в небольшом поселке. Мать 
приобретала для него традиционные для маль-
чиков игрушки, мужскую одежду, использовала 
мужское имя при обращении к ребенку. По соб-
ственной инициативе мать решила возобновить 
лечение, обратилась с ребенком к педиатру в 
10 лет. Было диагностировано преждевремен-
ное половое развитие, истинное, гетеросексу-
альное на фоне ВДКН. Далее ребенок был ос-
мотрен детским эндокринологом и направлен 
для получения специализированной медицин-
ской помощи за пределы Тверской области. 

В возрасте 10 лет 10 месяцев прошел 
стацио нарное лечение в Районной детской кли-
нической больнице. На тот момент при осмо-
тре — телосложение маскулинное, акне вуль-
гарис на лице и спине. Дистальное оволосение 
по мужскому типу, рост волос лямбдовидный. 
Мышцы рельефные. Пульс 64 в минуту, арте-
риальное давление 110–120/70 мм рт.ст. Наруж-
ные половые органы сформированы по муж-
скому типу, неправильно, промежностно-ство-
ловая гипоспадия, тестикулы отсутствуют, 
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клитерообразный пенис сильно искривлен при 
 кровенаполнении, 9–13 см. Вход во влагалище 
отсутствует. V+P 3 L3 Ax3 F0. Per rectum четко 
пальпируется дугласово пространство, влага-
лище и простата не определяются. Аутоиденти-
фикация, способ мочеиспускания — мужские. 

При обследовании: 17-гидроксипрогесте-
рон (17ОНР) 1170 нг/ мл (0,33–2,64 нг/ мл); 
тестостерон 15,06 нмоль/ л (0,49–1,82); кор-
тизол 112 нмоль/л (55–690), дигидротестосте-
рон-сульфат (ДЭА-С) — 7,8 мкмоль/л (0,7–
10,3); эстрадиол — 150,9 пг/ мл (6–27); адрено-
кортикотропный гормон — 19,2 пг/мл (до 50), 
ренин — 16,0 мкМЕ/ мл (0,5–9,3); альдосте-
рон — 2,9 пг/ мл (0,6–10,4); лютеинизирующий 
гормон — 0,14 мМЕ/ мл (0,6–6,8), фолликуло-
стимулирующий гормон — 0,46 мМЕ/ мл (0,1–
11,3); пролактин — 15,37 мЕ/ мл (1,9–9,6).

Ультразвуковое исследование (УЗИ) надпо-
чечников: справа 17×15 мм, слева 17×17 мм. 
Структура без особенностей.

УЗИ органов малого таза: матка смеще-
на влево, имеется слабый угол, 27×11×18 мм, 

шейка 17 мм. М-эхо слабо выражено, линей-
ное. Между маткой и прямой кишкой округлое 
образование 35×29 мм. В губомошоночных 
складках гонады не визуализируются. Яичники 
не визуализируются. 

УЗИ органов малого таза на терапии (смесь 
эфиров тестостерона): матка прежних размеров. 
Яичники низко расположены, правый 33×19 мм 
с фолликулами 3–4 мм, левый 33×19 мм, фол-
ликулы до 5 мм. Округлое образование (Пред-
стательная железа?) 25×27 мм, обхватывает 
среднюю треть влагалища. 

Была проведена уретровагиноскопия: тубус 
цистоскопа № 11 под визуальным контролем 
проведен в мочевой пузырь. Слизистая обо-
лочка мочевого пузыря не изменена. Устья мо-
четочников расположены типично, сомкнуты 
плотно. Над уретральным сфинктером семен-
ной бугорок, в который открывается влагали-
ще. Последнее длиной около 6 см, диаметром 
1,5–2 см, складчатости слизистой оболочки нет. 
Влагалище отклонено влево. Визуализируется 
шеечный канал.

Рис. 1. Внешний вид пациента К.

Fig. 1. The appearance of patinet K.
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Пациент был осмотрен психологом и пси-
хиатром. Выявлены легкое когнитивное рас-
стройство, тревожность, трудности адаптации. 
Был рекомендован курс психотерапии по месту 
жительства (известно, что эта рекомендация 
никогда не исполнялась).

После обследования пациента обсудил кон-
силиум. Было принято решение о смене доку-
ментов и гонадэктомии с последующим прове-
дением жизненно необходимых операций со-
гласно выбранному полу. 

Заключение консилиума:
1. Учитывая воспитание в мужском поле до 

10 лет и неинформированность ребенка, утвер-
дить возможность адаптации в мужском па-
спортном поле.

2. Рекомендовать смену пола с женского па-
спортного на мужской паспортный пол с пере-
регистрацией на Ф.И.О. мужские и сменой со-
ответствующих документов.

3. Учитывая возможность появления мен-
струаций по гормональному профилю и дина-
мике УЗИ, возможность развития гематометры, 
провести лапароскопическую гонадэктомию с 
оценкой состояния яичников.

4. Удаление матки отложить до совершенно-
летия пациента. 

В отделении получал преднизолон; была на-
чата заместительная терапия смесью эфиров 
тестостерона. 

Тогда же, после консилиума, давшего за-
ключение о смене паспортного пола, в возрасте 
10 лет 11 месяцев проведена лапароскопиче-
ская гонадэктомия с двух сторон. 

Результаты гистологического исследования 
послеоперационного материала: 

Правая гонада: макроскопически — из-
витая маточная труба 4×0,5×0,2 см с гонадой 
2,5×1×1см, на разрезе гонада серо-красного 
цвета с множеством мелких кист; микроскопи-
чески — в гистопрепаратах определяются фраг-
менты маточной трубы обычного вида. Ткань 
яичника с множественными гнездами яйцекле-
ток, примордиальными фолликулами, немно-
гочисленными фолликулярными кистами раз-
личных размеров, белыми тельцами. В воротах 
отмечается выраженное полнокровие. 

Левая гонада: макроскопически — маточная 
труба 4×0,4×0,3 см у фимбриального конца — ги-
датида 1 см в диаметре, гонада 2,5×1,5×1 см, ана-
логична описанной выше; микроскопически — в 
гистопрепаратах определяются ткань яичника со 
сходными с правой гонадой изменениями, за ис-
ключением большего количества фолликулярных 
кист, маточная труба обычного строения с единич-
ной паратубарной кистой у фимбриального конца.

С 10 лет до совершеннолетия ежегодно 
проходил стационарное лечение за предела-
ми Тверской области (РДКБ, г. Москва). По-
лучал лечение и обследование с диагнозом: 
Врожденная дисфункция коры надпочечников, 
вирильная форма. Преждевременное половое 
развитие, гетеросексуальное в анамнезе. По-
слеоперационный агонадизм. Первичный ги-
пергонадотропный гипогонадизм. Рекомендо-
ванному лечению следовал частично — смесь 
эфиров тестостерона вводил регулярно, пред-
низолон получал 5 мг, принимал нерегулярно 
(изначально рекомендовано 5 мг 2 раза в день). 
По данным медицинской документации к те-
рапии преднизолоном демонстрировал низкую 
комплаентность все время наблюдения (7 лет). 
В возрасте 13 лет 10 месяцев была выполнена 
ортопластика: 1-й этап пластики уретры — сво-
бодным кожным лоскутом.

В возрасте 14 лет 4 месяцев была выполнена 
пластика стволовой уретры по Bracka без ана-
стомозов (в периоде после удаления уретраль-
ного катетера — мочевой затек в правую мошо-
ночную складку).

В следующую госпитализацию, в возрасте 
14 лет 11 месяцев, выполнены цистотомия, ор-
топластика, ушивание свищей неоуретры.

В 15 лет 5 месяцев проведена пластика урет-
ры, протезирование тестикула справа (тексту-
рированный 24,0 см3). 

При динамическом контроле был достигнут 
рост 163 см. Костный возраст в 10 лет 9 месяцев 
(при первой госпитализации в стационар г. Мо-
сквы) был оценен на 17,5 лет. В возрасте 13 лет 
при контроле рентгенограммы кисти зоны роста 
оценены как закрытые. Была значительная при-
бавка массы тела — 10 кг за 7 лет наблюдений, 
причем отмечались значительные колебания веса. 

В течение последних лет рекомендованную 
терапию не принимает. Эндокринологом не ос-
матривался. Отрицательной динамики состоя-
ния на этом фоне, со слов пациента, нет.

В связи с жалобами со стороны пояснич-
но-крестцового отдела позвоночника (боли) 
начал обследование у невролога, направлен к 
эндокринологу Областную консультативную 
поликлинику г. Твери. Госпитализирован в эн-
докринологическое отделение для обследова-
ния, коррекции терапии.

Объективный осмотр на момент госпитализа-
ции: Общее состояние удовлетворительное. Со-
знание ясное. Телосложение по  изосексуальному 
типу. Питание повышенное. Рост 162 см, вес 
73 кг. Индекс массы тела 27,8 кг/м2. 

Кожные покровы удовлетворительной влаж-
ности, смуглые. Оволосение в гормонозависимых 
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зонах скудное. Видимые слизистые оболочки 
розовые. Периферических отеков нет. Кост-
но-мышечная система: невыраженный сколиоз, 
пальпация паравертебральных точек безболез-
ненная во всех отделах позвоночника. Грудные 
железы без уплотнений. Выделений нет. Щи-
товидная железа не увеличена, неоднородная, 
подвижная, безболезненная. Узловые образова-
ния отчетливо не пальпируются. Глазные сим-
птомы отрицательные. Экзофтальма нет. Тре-
мора пальцев рук нет. Паращитовидные железы 
не пальпируются. Симптом Труссо отрицатель-
ный. Симптом Хвостека отрицательный. Систе-
ма органов дыхания: частота дыхательных дви-
жений 15 в минуту. Пульс: частота 82 в минуту, 
удовлетворительного наполнения, ритмичный. 
Артериальное давление 120/80 мм рт.ст. Тоны 
сердца ясные, ритмичные. Наружные половые 
органы после пластики сформированы по муж-
скому типу, объективно дефектов не выявлено 
(рис. 2). Отклонений физиологических отправ-
лений не отмечает. 

При обследовании в клиническом анализе 
крови: гемоглобин — 158,2 г/л, в остальном 
без особенностей. В биохимическом анали-
зе крови: калий — 4,4 ммоль/л; натрий — 
139,0 ммоль/л; кальций — 2,75 ммоль/л; 
фосфор неорганический — 1,59 ммоль/л; 
глюкоза — 5,0 ммоль/л; билирубин общий — 
12,0 мкмоль/л; аспартатаминотрансфера-
за — 27,8 Ед/л; аланинаминотрансфераза — 
43,2 Ед/л; мочевина — 3,9 ммоль/л; креатинин 
крови — 67,0 мкмоль/л; скорость клубочковой 
фильтрации  (CKD-EPI) — 126,1 мл/мин/1,73м2; 
холестерин — 3,48 ммоль/л; триглицериды — 
2,42 ммоль/л; щелочная фосфатаза — 56,0 Ед/л; 
мочевая кислота — 455 мкмоль/л; α-амилаза 
общая — 67 Ед/л; холестерин липопротеинов 
высокой плотности — 0,81 ммоль/л; холе-
стерин липопротеинов низкой плотности — 
3,58 ммоль/л; общий белок — 79,5 г/л.

Исследования в динамике: калий — 
4,0 ммоль/л; натрий — 142,0 ммоль/л; каль-
ций — 2,61 ммоль/л; фосфор неорганиче-
ский — 1,15 ммоль/л. Гемоглобин гликиро-
ванный — 41,0 ммоль/л; доля гликированного 
гемоглобина от гемоглобина общего 5,9%. Кон-
троль гликемического профиля в течение дня 
выявил эпизоды постпрандиального снижения 
уровня гликемии до 2,7 ммоль/л (через 2 часа 
после еды). 

Иммунохимические анализы крови: 
17ОНР >30,0 нг/мл, кортизол — 73,95 нмоль/л 
(190–650), адренокортикотропный гормон — 
930 пг/мл (до 46), ренин — 134 мкМЕ/мл (до 89), 
альдостерон — 454 пг/мл (до 315), тиреотроп-
ный гормон — 2,20 Ед/мл (0,4–4), тироксин 
свободный — 17,20 пмоль/л (10–21), антитела к 
тиреоидной пероксидазе — 0,49 нг/мл (норма), 
фолликулостимулирующий гормон — 1,46 мМЕ/мл 
(1,5–12,4), лютеинизирующий гормон — 
0,01 мЕд/мл (1,7–8), пролактин — 23,67 нг/мл 
(3–18), тестостерон — 3,66 нмоль/л (8,33–30,19), 
эстрадиол биологически доступный — 34,21 пг/мл 
(11,26–43,25), инсулин — 9,21 мкМЕ/мл (2,6–
24,9), паратиреоидный гормон — 40,80 пг/мл 
(15–65).

Был подтвержден диагноз: основное заболе-
вание — E25.0 Врожденная дисфункция коры 
надпочечников, вирильная форма, декомпен-
сация. Состояние после лапароскопической 
гонадэктомии с двух сторон, ортопластики, 
пластики стволовой уретры без анастомоза по 
Bracka, пластики уретры, протезирования те-
стикула справа, протезирования левого яичка.

Осложнения основного заболевания: 
E22.8 Преждевременное половое развитие, ис-
тинное, гетеросексуальное в анамнезе.

Сопутствующие заболевания: E89.8 Пер-
вичный гипогонадотропный гипогонадизм. 
Послеоперационный агонадизм. Состоя-
ние после пластики наружных гениталий по 
мужскому типу, протезирования тестикул. 
E22.1 Гиперпролактинемия вторичная, функ-
циональная.

В отделении инициирована терапия гидро-
кортизоном. Были даны рекомендации для те-
рапии амбулаторно, включающие заместитель-
ную гормональную терапию глюкокортикоид-
ными препаратами и препаратами тестостерона 
(смесь эфиров тестостерона 250 мг внутримы-
шечно 1 раз в 28 дней или тестостерон унедека-
ноат 1000 мг внутримышечно 1 раз в 3 месяца).

Для мониторинга рекомендовано также кон-
тролировать артериальное давление и частоту 
сердечных сокращений ежедневно, уровни ка-
лия, натрия в динамике, клинического анализа 

Рис. 2. Наружные половые органы (после пластики)

Fig. 2.  External genitalia (after plastic surgery)
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крови, биохимического анализа крови, анализ 
крови на 17ОНР, адренокортикотропный, фол-
ликулостимулирующий, лютеиностимулирую-
щий гормоны, тестостерон, пролактин на фоне 
заместительной гормональной терапии.

ОБСУЖДЕНИЕ И ВЫВОДЫ

Представленный клинический случай де-
монстрирует сложности ведения пациента с 
вирильной формой ВДКН, который не получал 
необходимого лечения в течение продолжи-
тельного периода детства и далее во взрослом 
возрасте, что связано с низкой комплаентно-
стью. Отсутствие достаточной психологиче-
ской поддержки семьи в данном примере мож-
но рассматривать как одну из основных причин 
отсутствия приверженности лечению. Кроме 
того, особенностью случая является и выбор 
мужского паспортного пола, который, вероят-
но, был частично обоснован фактическим об-
ращением за лечением в возрасте 10 лет.

При вирильной форме ВДКН проведение хи-
рургической коррекции в первый год жизни ре-
бенка считается более благоприятным как для 
детей, так и для их родителей [4, 9]. Рекомен-
дации о предпочтительном проведении ранней 
пластики наружных половых органов у девочек 
с ВДКН основаны на положительном влиянии 
эстрогенов в первые месяцы жизни ребенка, 
улучшении взаимоотношений в семье (что объ-
ясняется снятием фактора стресса — мужского 
типа строения наружных половых органов у 
девочки) [2, 8]. Вероятно, хирургическая кор-
рекция половых органов в первый год жизни 
и психологическая поддержка семьи, активное 
мониторирование терапии могли оказать благо-
приятное влияние на дальнейшее качество жиз-
ни пациента. 

В заключение подчеркиваем, что пример па-
циента К. еще раз доказывает важность актив-
ного мониторирования терапии и психологи-
ческого сопровождения пациентов, членов их 
семьи при классической форме ВДКН.
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