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Достижения в репродуктивных тех-
нологиях позволили с помощью донор-
ских программ бороться с абсолютным 
бесплодием, обусловленным отсут-
ствием или функциональной непри-
годностью гамет.

Особый научный и практический 
интерес представляет группа больных 
с дисгенезией гонад, для которых обя-
зательными признаками являются рез-
кое анатомическое и функциональное 
недоразвитие гонад, женский тип диф-
ференцировки половых протоков и на-
ружных половых органов. Гонады при 
этой форме заболевания чаще всего 
представлены биологически инертны-

ми соединительнотканными рудимен-
тами. Наличие морфологически инерт-
ных рудиментов гонад, независимо от 
генотипа эмбриона, обусловливает 
дифференциацию половых протоков 
по женскому (основному) типу [4].

Попытки генотипической класси-
фикации этого синдрома успехом не 
увенчались, ибо при разных кариоти-
пах наблюдается совершенно анало-
гичная клиническая картина и при од-
ном и том же кариотипе клиническая 
картина может быть различной [1]. Все 
же для удобства практического поль-
зования принято подразделять дисге-
незию гонад на две клинические фор-
мы - типичную и «чистую», которые 
характеризуются следующими общи-
ми признаками: первичная аменорея, 
отсутствие женских вторичных поло-
вых признаков, бесплодие. Однако ти-
пичная форма дисгенезии гонад отли-
чается наличием еще и соматических 
аномалий (рост ниже 145 см, избыток 
отложения жира на передней брюшной 
стенке, короткая шея с крыловидными 
складками, аномалии скелета – вдав-
ление грудины, сужение таза, синдак-
тилия и др., пороки развития внутрен-

них органов – сужение перешейка аор-
ты, незаращение межжелудочковой 
перегородки, боталлова протока и др.). 

При «чистой форме» дисгенезии 
гонад (к этой группе принадлежит и 
синдром Свайера) соматические ано-
малии отсутствуют, заболевание про-
является первичной аменореей, бес-
плодием, инфантильностью гениталий 
и отсутствием у пациенток женских 
вторичных половых признаков. Боль-
ные имеют правильное телосложе-
ние, нормальный рост, недоразвитие 
молочных желез, признаки вторичного 
оволосения отсутствуют. Наружные 
половые органы развиты по женскому 
типу с явлениями гипоплазии. Влагали-
ще емкое, матка небольших размеров. 
Трубы тонкие, длинные, извитые. На 
месте локализации яичников опреде-
ляются рудименты гонад. Гонады при 
гистологическом исследовании пред-
ставляют собой строму, состоящую 
из фибробластных клеток, ядра кото-
рых не содержат половой хроматин. В 
строме обнаруживаются стерильные 
семенные канальцы, выстланные сер-
толиевым эпителием незрелого типа, 
скопления типичных клеток Лейдига.

В статье описан клинический случай беременности, наступившей в  результате вспомогательных репродуктивных технологий с  при-
менением ооцитов донора, и родов у  пациентки с  синдромом Свайера.

Ключевые слова: синдром Свайера, беременность, вспомогательные репродуктивные технологии, экстракорпоральное оплодотво-
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The article reports a case of pregnancy after in vitro fertilization using donor oocytes and delivery in a patient with Swyer syndrome.
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При гормональном исследовании 
определяются значительно повышен-
ный уровень гонадотропинов в крови, 
низкий уровень эстрадиола. С целью 
фенотипокоррегирующего эффекта 
у больных с дисгенезией гонад ис-
пользуется длительная гормональная 
заместительная терапия. Больным 
с наличием Y-хромосомы в кариоти-
пе показано обязательное удаление 
рудиментов, так как при длительном 
приеме эстрогенов частота развития 
опухолей из остатков тестикулярной 
ткани значительно увеличивается. До 
появления экстракорпорального опло-
дотворения эти больные были обрече-
ны на бездетность.

Впервые сообщение о наступле-
нии беременности двойней у больной 
с XY дисгенезией гонад в результате 
донорства эмбрионов и успешном ее 
родоразрешении появилось в 1989 г. 
[6]. Первый опыт осуществления про-
граммы «донорства ооцитов» в России 
был получен в Московском центре по 
лечению бесплодия «ЭКО» [3]. Однако 
в этой программе использовались так 
называемые «лишние» ооциты, полу-
ченные в программе ЭКО при лечении 
бесплодия у других женщин или яйце-
клетки родственниц больной. 

В 1983 г. Alan Trounson et al. из Ав-
стралии сообщили об успешном на-
ступлении беременности у женщины 
с двусторонним удалением яичников, 
а также у пациентки с первичной яич-
никовой недостаточностью при помо-
щи эмбрионов донора [5, 8]. В 1984 г. 
P. Luitjen et al. впервые опубликовали 
сведения о беременности, наступив-
шей в результате ЭКО-ОД у женщины 
с первичной недостаточностью яични-
ков [7]. Существуют абсолютные пока-
зания для использования ооцитов до-
нора: синдром преждевременного ис-
тощения яичников, естественная ме-
нопауза, аменорея вследствие двусто-
ронней овариоэктомии, лучевой или 
химиотерапии, дисгенезия гонад [6].

Клинический случай. Пациентка 
В., 35 лет, поступила в Перинаталь-
ный центр ГАУ РБ№1-НЦМ г. Якутска 
в феврале 2019 г. с диагнозом: Бере-
менность 31-32 нед. Головное пред-
лежание. ЭКО-индуцированная бе-
ременность (донорская яйцеклетка). 
Фетоплацентарная недостаточность, 
нарушение маточно-плацентарного 
кровотока I А степени. Сопутствующие 
заболевания: Синдром Свайера (на-
рушение половой дифференцировки), 
кариотип беременной от 30.06.2015 г. 
XY (мужской пол). Резус-отрицатель-
ная принадлежность крови без изосен-
сибилизации; гестационный сахарный 

диабет, диффузный зоб 0-I степени; 
При поступлении в стационар па-

циентка дала согласие на обработку 
персональных данных, а также инфор-
мированное согласие на публикацию 
медицинских данных, представленных 
в статье (в обезличенной форме).

Анамнез: в связи с первичной аме-
нореей и опухолевым образованием в 
малом тазу в 2001 г. в возрасте 17 лет 
проведена плановая операция, прове-
дено удаление гонад, резекция саль-
ника. Гистологическое заключение: 
дисгерминома. В 2015 г. обследована в 
МГО ГБУЗ НСО «Государственный Но-
восибирский областной клинический 
диагностический центр»: кариотип 46 
ХУ, паспортный пол не совпадает с 
кариологическим, выставлен диагноз  
синдром Свайера. С 2016 г. пациентка 
принимает фемостон 2/10, на фоне ко-
торого начался менструальный цикл. 
Менструации по 3 дня, умеренные, 
безболезненные, цикл 28 дней. 

Для решения вопроса о возможно-
сти планирования беременности с при-
менением вспомогательных репродук-
тивных технологий (ВРТ) обратилась в 
центр «Мать и дитя» г. Новосибирска.  

1-я беременность была в 2017 г. 
– ЭКО донорской яйцеклеткой, не-
развивающаяся беременность в 5-6 
нед., проведена вакуум-аспирация, 
без осложнений. 2-я беременность в 
2019 г. наступила после проведения 
4-й попытки ЭКО (донация яйцеклетки,  
криоперенос 2 эмбрионов). Послед-
няя менструация 10.07.2018 г. Первая 
половина беременности протекала с 
токсикозом средней степени тяжести 
(рвота 3-4 раза в сут, снижение веса 
на 8 кг). Получала симптоматическое 
и гормональное лечение: прогинова 
до 16 нед., утрожестан 200 мг 3 раза 
в день (по настоящее время). Комби-
нированный скрининг I триместра по-
казал повышение ХГЧ. Вторая  поло-
вина беременности протекала гладко. 
Проходила обследование в женской 
консультации Перинатального центра 
при сроке 27-28 нед. беременности. 
Заключение врачебного консилиума 
от 16.01.19 г.: имеется высокий риск 
по преждевременным родам, рекомен-
довано продолжить наблюдение, пла-
новое проведение кардиотокографии 
плода, госпитализация по показаниям. 
Прошла обследование в медико-ге-
нетическом центре при сроке 26 нед.: 
ОГА (ЭКО индуцированная, донорская 
яйцеклетка). Повышение ХГЧ в крови. 
Кариотип беременной 46 ХУ (мужской 
пол), на гормональной терапии. Риск 
для плода по хромосомной патологии 
повышен до 5%. Показатели кардио-

токографии плода в пределах нормы. 
Проведена профилактика резус-имму-
низации иммуноглобулином антирезус 
Rho (D).

Объективно: состояние удовлет-
ворительное, рост 157 см, вес 64,5 кг, 
правильного телосложения, удовлет-
ворительного питания, молочные же-
лезы II ст. по Таннер, оволосение по 
пограничному типу. Кожные покровы 
чистые, обычной окраски. Перифе-
рические лимфоузлы не увеличены. 
Тоны сердца ясные, ритмичные. Ды-
хание везикулярное, хрипов нет. АД 
110/70 мм рт.ст., пульс 76 уд./мин. ЧДД 
16/мин. Живот мягкий, безболезнен-
ный. Матка в нормотонусе, безболез-
ненная. Положение плода продоль-
ное. Предлежит головка, над входом 
в малый таз. Шевеление плода ощу-
щает регулярно. Сердцебиение пло-
да ясное, ритмичное до 140 уд./мин. 
Мочится безболезненно, адекватно. 
Отеков нет. Выделения – бели, скудно. 
На фоне приема дюфалака стул регу-
лярный. 

При выполнении ультразвукового и 
биохимического скрининга в I триме-
стре, ультразвукового скрининга во II 
триместре нарушений в развитии пло-
да обнаружено не было. Доплероме-
трические показатели маточно- и пло-
дово-плацентарного кровотока были в 
пределах референсных значений до 
37/38 нед. беременности. Исследо-
вание проводили 1–2 раза в неделю 
после 32–34 нед. беременности. При 
сроке беременности 37/38 нед. было 
выявлено нарушение гемодинамики II 
степени (повышение резистентности 
сосудов в маточно-плацентарном кро-
вотоке).

В плановом порядке по сочетанию 
относительных показаний: дисгене-
зия гонад (удаление рудиментарных 
гонад в 2001 г.), беременность, насту-
пившая после ЭКО с использованием 
донорских ооцитов, первородящая 35 
лет, беременная на 38-й нед. была 
родоразрешена путем операции кеса-
рево сечение в условиях спинальной 
анестезии. Родилась девочка весом 
2850 г и длиной 49 см с оценкой по 
шкале Апгар 8/8 баллов. Лактация у 
родильницы в послеродовом периоде 
была достаточной. Швы с передней 
брюшной стенки были сняты на 8-е 
сут, и в удовлетворительном состо-
янии мать вместе с новорожденной 
были выписаны домой на 12-е сут.

Выводы. Таким образом, абсолют-
ное бесплодие при дисгенезии гонад 
может быть успешно преодолено с по-
мощью донорских ооцитов в рамках 
программы вспомогательных репро-
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дуктивных технологий [1, 2]. Отсут-
ствие или анатомическое и функцио-
нальное недоразвитие гонад обуслав-
ливает высокий риск невынашивания 
беременности и, соответственно, не-
обходимость проведения длительной 
гормональной терапии во время бере-
менности у этой группы больных. 
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Синдром Вискотта-Олдрича – это 
заболевание, которое характеризуется 
комбинированной недостаточностью 
гуморального и клеточного иммуни-
тета, наследуется по рецессивному 
сцепленному с Х-хромосомой типу 
и проявляется триадой признаков: 
рецидивирующими и хроническими 
микробно-воспалительными заболе-

ваниями, геморрагическим синдромом 
и экземой [3]. 

Впервые описан в 1937 г., когда А. 
Вискотт сообщил о семье, в которой 
трое мальчиков имели тромбоцитопе-
нию в сочетании с тяжелой экземой и 
повторными инфекциями, в то время 
как четыре их сестры были здоровыми. 

Частота встречаемости синдрома 
Вискотта – Олдрича составляет 4:1 
000 000. Болеют почти исключительно 
мальчики. Молекулярный дефект за-
ключается в отсутствии белка WASP 
(Wiscott-Aldrich syndrome protein), коди-
руемого геном WASP, который локали-
зован на коротком плече Х-хромосомы 
[1,4]. 

Цель исследования: описать кли-
нико-лабораторную характеристику 
синдрома Вискотта-Олдрича у ребен-
ка 2 мес.

Нами описан клинический случай 

ребёнка русской национальности, про-
ходившего обследование и лечение в 
Педиатрическом центре РБ№1-НЦМ с 
триадой признаков, характерных для 
наследственного заболевания – син-
дром Вискотта-Олдрича. Мальчик на-
блюдался с сентября по ноябрь 2019 г. 
в отделении онкогематологии. 

Пациент С., возраст 2 мес., русский 
по национальности, 30.10.2019 посту-
пил в онкогематологическое отделение 
Педиатрического центра РБ№1-НЦМ 
из районной участковой больницы с 
жалобами на периодическое появле-
ние прожилок алой крови в стуле, кро-
воизлияния в конъюнктиву, снижение 
уровня тромбоцитов в общем анализе 
крови с направительным диагнозом: 
Реализация внутриутробной инфекции 
(ВУИ) вирусно-бактериальной этиоло-
гии. Вторичная тромбоцитопения на 
фоне реализации ВУИ. Иммунодефи-

В статье представлена клинико-лабораторная характеристика синдрома Вискотта-Олдрича у ребенка 2 мес. Это первый случай 
выявления такого пациента в отделении онкогематологии Педиатрического центра Республиканской больницы №1-Национального 
центра медицины (г. Якутск).

Ключевые слова: иммунодефицит, наследственность, наблюдение, иммунология, генетика.

The article presents the clinical and laboratory characteristics of Wiskott-Aldrich syndrome in a 2- month-old child. This is the first case of iden-
tifying such a patient in the Department of Oncohematology of the Pediatric Center of the Republican Hospital №1-National Center of Medicine 
(Yakutsk).

Keywords: immunodeficiency, heredity, observation, immunology, genetics.
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