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В статье рассматриваются актуальные вопросы, связанные с патогенезом, 
эпидемиологией, клиническими проявлениями синдрома Тернера – 
хромосомной патологии, обусловленной частичной или полной моносомией. 
Приводится алгоритм верификации диагноза. Подробно охарактеризован 
выбор лечения на этапах роста и развития женщин с синдромом Тернера, 
особое внимание уделено гормональной терапии половыми стероидами. 
Проанализирован нетипичный клинический случай синдрома Тернера.
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Введение
В  недалеком прошлом медици-
на располагала весьма ограни-
ченными возможностями в  от-
ношении улучшения качества 
жизни пациенток с  синдромом 
Тернера, хотя о  существовании 
такого заболевания было извест-
но давно. Впервые случай паци-
ентки с такой болезнью рассмот-
рел в 1925 г. Н.А. Шерешевский. 
Однако классическое описание 
(синдром инфантилизма в сочета-
нии с перепончатой шеей и валь-
гусной деформацией локтевых 
суставов) сделал в 1938 г. Н. Turner 
(Г. Тернер). В  1942  г.  F. Albright, 
P.H. Smith и  R. Frazer установи-
ли, что этот синдром сочетает-
ся с  повышенными уровнями 

титров  гонадотропинов в  мо-
че [1, 2]. Уже в 1944 г. L. Wilkins 
и  W.  Fleischmann обнаружили 
у таких пациенток отсутствие го-
над, но наличие правильно сфор-
мированных, однако не  зрелых 
мюллеровых протоков [1]. Гонады 
в  основном были представлены 
примитивными тяжами белого 
или желтого цвета, а  микроско-
пически содержали только стро-
му. В 1954 г. целый ряд исследо-
вателей независимо друг от друга 
установили, что большинство 
из этих пациенток имели отрица-
тельный половой хроматин [1, 2]. 
Наконец, в 1959 г. C.E. Ford и cо-
авт. опубликовали данные о том, 
что по меньшей мере часть паци-
енток с отрицательным половым 

хроматином имели не ХУ хромо-
сомный набор, а ХО конфигура-
цию половых хромосом [1]. Это 
открытие стало краеугольным 
камнем для научного объяснения 
синдрома, впервые описанного 
Н. Turner. 

Патогенез
Синдром Тернера, или типичная 
форма дисгенезии  гонад,  – са-
мая частая причина нарушения 
функции яичников вследствие 
потери  генетического материа-
ла [1–4]. Для правильного раз-
вития  гонад необходимо нали-
чие двух половых хромосом, 
но  в  процессе первых делений 
одна из половых хромосом может 
«потеряться», что происходит 
спорадически. Эмбрион, содержа-
щий одну Y-хромосому, не жизне-
способен, а  при наличии одной 
Х-хромосомы он выживает и раз-
вивается как девочка с синдромом 
Тернера. Такова первая причина 
развития синдрома [2, 4]. 
Если вторая половая хромосома 
теряется на  ранней стадии эм-
брионального развития, тогда 
не все, а только некоторые клетки 
растущего организма содержат 
одну Х-хромосому. Такое состо-
яние называется «мозаицизм», 
и  это второй механизм фор-
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мирования синдрома Тернера. 
От  процентного содержания 
клеток с  аномальным кариоти-
пом 45,Х напрямую зависят кли-
нические проявления синдрома 
[4]. Если доля аномального кле-
точного клона невелика, то фе-
нотип пациентки с  синдромом 
Тернера мало отличается от нор-
мы, и женщины могут иметь ре-
гулярные менструальные циклы 
и даже беременеть. Генетическая 
диагностика в  таких слу ча-
ях часто требует исследования 
очень большого числа клеток 
крови и/или исследования кле-
ток других тканей, в  частности 
кожи. Пример такого генотипа – 
45,Х(10)/46,ХХ(90) означает, что 
только 10% клеток имеют моно-
сомию, а 90% – нормальный на-
бор хромосом [2–4].
Третьей причиной развития 
синдрома Тернера становит-
ся не  потеря, а  дефекты одной 
из Х-хромосом, препятствующие 
нормальной экспрессии  генов 
(например, фрагментирование 
Х-хромосомы, потеря ее части или 
образование кольцевой формы) 
[4, 5]. Клинические последствия 
таких структурных перестроек 
широко варьируют. Небольшие 
делеции могут проявиться в изо-
лированных нарушениях, на-
пример дисфункции яичников 
и  низком росте при отсутствии 
других симптомов. Более выра-
женные делеции или делеции, 
поражающие критические облас-
ти и  регулирующие работу всей 
Х-хромосомы, могут обусловли-
вать полный спектр проблем син-
дрома Тернера. 
Иногда моносомия выглядит 
предпочтительнее дефектов со-
храненной Х-хромосомы. Так, 
наличие малой кольцевидной 
Х-хромосомы приводит к  тяже-
лым последствиям, во-первых, 
из-за отсутствия нескольких 
важных  генов, а  во-вторых, из-
за экспрессии тех  генов, кото-
рые в  норме латентны или ина-
ктивированы [5]. Диагностика 
аномальной Х-хромосомы мо-
жет потребовать специализиро-
ванного молекулярно-цитоге-
нетического исследования для 

выявления малых делеций или 
инверсий хромосомного матери-
ала [5].

Эпидемиология
Синдром Тернера поражает все 
расы, национальности и  регио-
ны мира с одинаковой частотой. 
В популяции этот синдром встре-
чается с частотой 1 на 2000–2500 
живорожденных девочек [2–4]. 
Изменения кариотипа наблю-
даются значительно чаще и  до-
стигают 1–2% от  всех зачатий. 
Однако сохраняется и  заверша-
ется рождением живого ребенка 
только 1% таких беременностей 
[6]. Моносомия 45,Х встречается 
примерно в  40–60% кариотипов 
больных синдромом Тернера. 
Среди мозаичных вариантов 
часто определяются 45,X/46,XX, 
4 5 , X /4 6 , X i X q ,  4 5 , X /4 6 , X Y, 
45,X/46,XrX [6]. Установлено, что 
риск  формирования синдрома 
Тернера не  зависит от  возраста 
беременной. Родители, имеющие 
несколько здоровых детей, не за-
страхованы от рождения ребенка 
с  этим заболеванием [6]. Не  вы-
явлено токсинов или факторов 
окружающей среды, увеличиваю-
щих риск рождения детей с синд-
ромом Тернера [6].

Клинические проявления 
и диагностика
В  некоторых странах синдром 
Тернера включен в пренатальный 
скрининг [7]. Предположить забо-
левание у плода можно при ульт-
развуковом исследовании (УЗИ) 
[7, 8], для подтверждения диагно-
за проводится кариотипирование 
с  помощью амниоцентеза или 
биопсии хориона [7]. 
Социальная и медицинская зна-
чимость диагностики синдрома 
Тернера определяется характер-
ным для заболевания многообра-
зием нарушений в различных сис-
темах организма. Для выявления 
и коррекции проявлений синдро-
ма Тернера пациентки с  самого 
рождения нуждаются в междис-
циплинарной помощи [6]. 
В первые дни после рождения за-
подозрить синдром Тернера поз-
воляет характерный лимфатичес-

кий отек кистей и стоп, малый вес, 
не соответствующий сроку геста-
ции, длина тела, близкая к треть-
ей центили в таблицах роста. В бо-
лее старшем возрасте показатели 
и темпы роста могут быть ниже 
третьей центили [6]. Кроме того, 
в  новорожденный период могут 
возникнуть сложности с кормле-
нием и набором веса и проблемы 
со сном. В классическом вариан-
те для синдрома характерно на-
личие кожных складок на  шее. 
Сердечно-сосудистые аномалии, 
к  самым серьезным из  которых 
относятся коарктация аорты, 
стеноз аорты, порок аортального 
клапана, могут быть выявлены 
как пренатально, так и в раннем 
неонатальном периоде [6, 9]. 
В  раннем возрасте и  в последу-
ющие  годы дети с  синдромом 
Тернера часто переносят ЛОР-
заболевания, особенно повто-
ряющиеся инфекции среднего 
уха, экссудативные отиты, у них 
может развиться проводниковая 
тугоухость и нейросенсорная глу-
хота. 
Аномалии мочевыделительной 
системы описаны в  следующих 
вариантах: удвоение мочевыде-
лительной системы, отсутствие 
одной почки, незавершенный 
поворот, подковообразная почка 
и бессимптомный гидронефроз.
Интеллект при синдроме Тернера 
не  нарушен, но  детей отличают 
поведенческие сложности и пси-
хологические проблемы с  пре-
увеличенными страхами [6, 9]. 
Естественно, что такие проблемы 
на фоне маленького роста и отсут-
ствия спонтанного своевремен-
ного пубертата приводят к труд-
ностям в обучении, социальным 
проблемам, длительной психоло-
гической незрелости и  меньшей 
социальной активности [6, 9]. 
Серьезной проблемой в подрост-
ковом возрасте становятся им-
мунные нарушения – аутоиммун-
ный тиреоидит, воспалительные 
заболевания кишечника и целиа-
кия, возникающие наряду с ран-
ним формированием  гипертен-
зии, остеопорозом, ожирением, 
дилатацией аорты и  бесплоди-
ем [6, 9]. 
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Зона ответственности  гинеко-
лога  – значительное отставание 
полового развития или даже его 
отсутствие в случаях несвоевре-
менного назначения заместитель-
ной  гормональной терапии [1–3, 
6, 9]. 
Уровни  гонадотропинов, осо-
бенно фолликулостимулирую-
щего гормона (ФСГ), могут быть 
повышены уже к моменту рожде-
ния, однако этот факт не являет-
ся основанием для неонатального 
скрининга по  аналогии с  врож-
денным гипотиреозом [6]. К чет-
вертому году жизни уровень ФСГ 
постепенно снижается, однако 
затем снова увеличивается, до-
стигая менопаузальных значений 
к пубертатному возрасту [6, 9]. 
У подростков и взрослых основа-
нием для установления диагно-
за обычно становятся задержка 
пубертата, нарушение фертиль-
ности и маленький рост. Начало 
полового оволосения приходится 
на обычные сроки, но это не озна-
чает, что половое развитие будет 
прогрессировать [3, 6]. Молочные 
железы и  даже менструальный 
цикл формируются спонтанно 
не более чем у 13% девушек. Для 
таких случаев, как правило, ха-
рактерен мозаичный кариотип 
45,Х/46,ХХ и  нормальный от-
вет  гонадотропинов на  стиму-
ляцию  гонадотропин-рилизинг-
гормоном [6]. Наличие синдрома 
Тернера можно заподозрить при 
первичной или вторичной амено-
рее, а также у взрослых женщин 
с  необъяснимым бесплодием, 
особенно в том случае, если они 
маленького роста [6]. 
Для постановки диагноза син-
дрома Тернера (типичная форма 
дисгенезии  гонад) необходимо 
наличие характерных фенотипи-
ческих особенностей и  полного 
или частичного отсутствия вто-
рой половой хромосомы. Если 
Х-хромосома одна, то в  2/3 слу-
чаев она материнская по проис-
хождению [1, 7]. Большинство 
особенностей синдрома Тернера, 
включая малый рост, связаны 
с  недостатком  гена низкорос-
лости, содержащего  гомеобокс 
(short stature homeobox), вто-

рой Х-хромосомы [5]. У женщин 
с  синдромом Тернера могут оп-
ределяться и  другие патологи-
ческие состояния опорно-двига-
тельного аппарата: врожденный 
вывих бедра, артрит, сколиоз, 
мальформация нижней челюс-
ти (ретрогнатия), лимфоидный 
отек [6].
Большинство перечисленных 
симптомов – это следствие нару-
шенной регуляции роста, которая 
проявляется уже во внутриутроб-
ном периоде и начиная с раннего 
детского возраста непрерывно 
прогрессирует [9, 10]. Пубертатное 
ускорение роста не  наступает. 
Окончательный рост девушек 
с синдромом Тернера без лечения 
в среднем примерно на 20 см ниже 
такового у здоровых сверстниц [6, 
9]. В отличие от синдрома Тернера 
для первичного  гипергонадо-
тропного гипогонадизма без нару-
шений кариотипа низкорослость 
не  характерна [1–3]. Поскольку 
уровень соматотропного  гормо-
на при синдроме Тернера обычно 
в  норме, низкорослость скорее 
всего представляет собой след-
ствие скрытой формы скелетной 
дисплазии [3, 10]. Возможно, это 
обусловлено нарушениями экс-
прессии  генов из-за отсутствия 
одной X-хромосомы. Назначение 
соматотропного  гормона зачас-
тую ускоряет рост и  улучшает 
окончательные показатели роста, 
однако не столь значимо, как при 
дефиците соматотропного гормо-
на [3, 10]. Более высокий конеч-
ный рост может быть достигнут 
при раннем начале и длительном 
применении гормона роста до ин-
дуцированного или спонтанного 
пубертата [6, 9, 10]. При таком ле-
чении рост примерно в 50% слу-
чаев может составить 150 см или 
более, в то время как у нелеченых 
взрослых он не превышает 142 см 
[6, 9].
Синдром Тернера не  является 
наследственным заболеванием, 
и его повторный риск считается 
низким [6]. Особая генетическая 
консультация требуется в ситуа-
циях, когда синдром Тернера диа-
гностируется внутриутробно или 
возможный диагноз предполага-

ется у  пациентки с  нормальным 
кариотипом [6, 7, 9]. Во всех случа-
ях дисгенезии гонад при наличии 
высоких уровней ФСГ пациенток 
следует тестировать на присутс-
твие материала Y-хромосомы, ис-
пользуя Y-центромерные пробы 
[6]. 
При назначении любого вида те-
рапии необходимо учитывать 
высокую вероятность сопутству-
ющих синдрому Тернера забо-
леваний: болезни Крона, тирео-
идита Хашимото,  гипертензии, 
сахарного диабета первого типа 
[9]. Особую проблему составляет 
более высокая, чем в популяции, 
частота злокачественных новооб-
разований: описаны случаи гона-
добластомы, менингиомы, опу-
холей мозга в  детском возрасте, 
рака мочевого пузыря, опухоли 
Вильямса, меланомы и рака мат-
ки [6]. 

Верификация диагноза
Клинические проявления син-
дрома Тернера настолько харак-
терны (низкий рост, «крыло-
видные» складки на шее, низкая 
линия роста волос, высокое нёбо, 
бочкообразная  грудная клетка 
и  широко расставленные соски, 
множество невусов, отсутствие 
роста молочных желез и скудное 
половое оволосение), что специ-
алист может предположить на-
личие данного заболевания при 
первом взгляде на пациентку [1–
3]. Однако даже самое типичное 
сочетание внешних проявлений 
синдрома и  задержки полово-
го развития требует проведения 
обязательных исследований для 
постановки диагноза. 
1. Кариотипирование с  обяза-
тельным уточнением моносомии 
или мозаицизма, а в случае моза-
ицизма обязательное исключение 
присутствия Y-хромосомы. 
2. До начала гормонотерапии ис-
следование уровней  гонадотро-
пинов: лютеинизирующего  гор-
мона и ФСГ, которые могут быть 
повышены в возрасте до четырех 
лет. Позднее уровни  гонадотро-
пинов снижаются до нормальных 
возрастных показателей, а  затем 
по  достижении возраста 10 лет 
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увеличиваются до менопаузаль-
ных значений [6, 9, 11].
3. Оценка костного возраста до 
начала терапии  гормоном рос-
та и/или назначения эстрогенов. 
Костный возраст у  детей может 
быть в  пределах нормы, но  поз-
днее в связи с дефицитом эстро-
генов отмечается его отставание. 
При закрытии зон роста (костный 
возраст выше 14 лет) примене-
ние гормона роста противопока-
зано [10]. У взрослых пациенток 
рекомендуется регулярное иссле-
дование минеральной плотности 
кости в связи с ранним развитием 
остеопороза [6]. 
4. Электро- и  эхокардиография 
с  консультацией кардиолога до 
начала  гормональной терапии 
[11].
5. Оценка функции щитовидной 
железы – анализ на гормоны (ти-
реотропный  гормон, тироксин 
свободный и тиреоидные антите-
ла) [2, 12].
6. Скрининг сахарного диабета 
(определение уровня гликозили-
рованного гемоглобина или уров-
ня глюкозы натощак) [6, 9, 12].
7. Определение уровней электро-
литов в крови, общий анализ мо-
чи, исключение бессимптомной 
бактериурии, а также УЗИ моче-
выделительной системы для тес-
тирования состоятельности моче-
выделительной системы [6, 9, 12].
Пациентки должны совместно 
наблюдаться эндокринологом 
и гинекологом, консультировать-
ся психологом, окулистом, ЛОР-
врачом, урологом и кардиологом. 
Необходимость междисципли-
нарного подхода к обследованию 
и  лечению пациенток с  синдро-
мом Тернера признана во всем 
мире [12]. 

Наблюдение и выбор терапии 
на этапах роста и развития 
пациентки
Устранение косметических дефек-
тов (крыловидные складки шеи) 
проводится детскими хирургами 
в раннем возрасте. 
В  возрасте до 10–11 лет одной 
из  главных проблем пациентки 
и ее семьи становится низкорос-
лость. Рекомендуется начинать 

терапию  гормоном роста с  ран-
него возраста, когда отставание 
ребенка от  сверстников стано-
вится заметно и на этом основа-
нии впервые предпринимаются 
попытки уточнения диагноза [9]. 
Рекомбинантный  гормон роста 
(рГР) рекомендован для лече-
ния низкорослости, ассоцииро-
ванной с  синдромом Тернера. 
На  фоне применения от  0,3 до 
0,378 мг/кг рГР в неделю девушки 
смогли прибавить в  росте при-
мерно на  3 см в  течение перво-
го года и на 2 см в течение второ-
го года лечения [9, 10]. Недавние 
исследования показали, что ком-
бинация рГР и ультранизких доз 
эстрогенов в допубертатный пе-
риод повышает конечные показа-
тели роста [13]. Применение гор-
мона роста рекомендовано до 
достижения костного возраста 
14 лет. Некоторые эндокрино-
логи рекомендуют применение 
рГР на фоне анаболических сте-
роидов [9]. Эффективность те-
рапии рГР контролируют с  по-
мощью динамики роста и  по 
у ровню инс улиноподобного 
фактора роста 1, которые долж-
ны поддерживаться ниже верх-
ней  границы нормы [10]. Если 
начать терапию в восьмилетнем 
возрасте и  применять  гормон 
роста ежедневно в течение пяти 
лет, можно получить выигрыш 
в росте +7 см в сравнении с теми, 
кто не  получал терапии [9, 10]. 
Отсутствие достаточного отве-
та на  терапию  гормоном роста 
обычно связано с гипотиреозом, 
целиакией или несоблюдением 
режима приема препарата [6, 9, 
10]. Побочные эффекты терапии 
включают повышенное внутри-
черепное давление, вывих голо-
вки бедренной кости, сколиоз, 
панкреатит и, возможно, повы-
шенный риск развития сахарного 
диабета первого типа [3, 10]. 

Заместительная гормональная 
терапия половыми стероидами
Для примерно 95% больных синд-
ромом Тернера характерны низ-
кий рост и  задержка полового 
развития [2, 3, 6, 9]. У небольшой 
части пациенток возможно спон-

танное развитие некоторых при-
знаков полового созревания и да-
же появление менструаций [1, 2]. 
Применение  гормональной те-
рапии для инициации пубертата 
и обеспечения достаточной эстро-
генной насыщенности в подрост-
ковом возрасте и  условном реп-
родуктивном периоде – сложная 
задача. Этот процесс необходимо 
тщательно отслеживать, одновре-
менно обеспечивая психологи-
ческую поддержку пациентке и ее 
семье [6, 9]. 
Спорным остается вопрос време-
ни начала применения эстроге-
нов и  выбора правильной дозы. 
Долгое время  господствовало 
мнение, что применение эстроге-
нов ускоряет закрытие зон роста 
и  должно быть начато не  ранее 
завершения терапии  гормоном 
роста и/или достижения костного 
возраста 12 лет, что для больных 
синдромом Тернера соответству-
ет паспортному возрасту 14–16 лет 
[10, 14]. 
Согласно другой точке зрения, 
начинать применение эстроге-
нов необходимо в  сроки, соот-
ветствующие среднему возрасту 
появления первых признаков 
полового созревания. Первым 
физиологическим симптомом пу-
бертата является начало роста мо-
лочных желез – телархе, которое 
приходится в  среднем на  10–11 
лет. Именно в  этом возрасте от-
мечается значительное, доходя-
щее до менопаузальных значений, 
увеличение уровней  гонадотро-
пинов у пациенток с синдромом 
Тернера. Начало терапии эстроге-
нами в этом возрасте «наслаива-
ется» на продолжающуюся тера-
пию гормоном роста и сопряжено 
с  рядом трудностей: какую дозу 
эстрогенного препарата предло-
жить пациентке? Какой режим 
приема предпочтительнее – пре-
рывистый или непрерывный? 
И наконец, какой препарат лучше 
выбрать? Однозначных ответов 
на эти вопросы пока нет, каждая 
страна создает собственные реко-
мендации. Например, Британское 
клиническое руководство реко-
мендует начинать терапию эстро-
генами с 13 лет, несмотря на то что 
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терапия гормоном роста продол-
жается, а  родственники выска-
зывают свои пожелания о  более 
раннем или отсроченном начале 
терапии эстрогенами [6]. 
Гормональная терапия должна 
начинаться натуральными ана-
логами эстрадиола (17-бета-эст-
радиол, эстрадиола валерат) или 
конъюгированными эстрогена-
ми в  начальных дозах 0,5–1 мг. 
По  мнению некоторых авторов, 
конъюгированные эстрогены 
противопоказаны в детском воз-
расте [15]. Таблетированные пре-
параты эстрадиола валерата, при-
сутствующие на  нашем рынке, 
содержат 2 мг эстрадиола, мень-
шая дозировка не  предусмотре-
на. Следовательно, единственно 
возможным выбором становится 
трансдермальная лекарственная 
форма 17-бета-эстрадиола, кото-
рую можно дозировать в  зави-
симости от  текущей потребнос-
ти. Эстрадиол назначается для 
инициации развития половых 
признаков и роста половых орга-
нов вначале в виде монотерапии 
с постепенным увеличением дозы 
(обычно доза перерассчитывает-
ся раз в шесть месяцев) под кон-
тролем УЗИ и  ежегодного опре-
деления костного возраста. При 
появлении кровяных выделений 
из половых путей или увеличении 
толщины эндометрия до 1 см к эс-
традиолу добавляются аналоги 
натурального прогестерона, и те-
рапия приобретает циклический 
характер. Считается, что длитель-
ность монотерапии эстрогенами 
не  должна превышать полутора 
лет.
В  последующем рекомендует-
ся переход на  циклический ре-
жим или использование ком-
бинированных препаратов для 
заместительной  гормональной 
терапии (ЗГТ). Схемы приме-
нения, принятые для менопау-
зальной  гормональной терапии, 
не  должны экстраполироваться 
на  контингент больных синдро-
мом Тернера. В настоящее время 
в  Великобритании продолжает-
ся исследование BSPED, которое 
призвано оценить эффективность 
и приемлемость различных видов 

эстрогенов и сравнить разные ре-
жимы применения ЗГТ [6, 9]. 
Свой метод  гормональной тера-
пии при синдроме Тернера раз-
работан в институте эндокрино-
логии Украины [14]. Ориентиром 
для начала терапии эстрогенами 
служит снижение темпов роста 
при костном возрасте 11 лет, что 
для больных синдромом Тернера 
соответствует возрасту 14–16 лет. 
Первые два – два с половиной года 
предлагается монотерапия эстро-
генами в минимальных дозах, ко-
торые не в состоянии перекрыть 
зоны роста, а  напротив, стиму-
лируют рост трубчатых костей. 
Такой подход, по  мнению авто-
ров, позволяет пациенткам при-
бавлять по 4–5 см в год. Переход 
на циклическую гормонотерапию 
предлагается при замедлении 
темпов роста до 1 см в  год или 
полном прекращении роста. 
Пилотное исследование, прове-
денное в  2009  г.  N. Zuckerman-
Levin и  соавт., показало эффек-
тивность добавления малых доз 
андрогенов при проведении ЗГТ 
и в момент индукции пубертата, 
и  в последующем периоде [16]. 
Такое комплексное восполнение 
отсутствующей функции яични-
ков позволяет получить лучшие 
результаты по  показателям по-
лового развития, качества жизни 
и  когнитивных функций. Сами 
авторы подчеркивают необходи-
мость дальнейшего изучения дан-
ного вопроса. 
Своевременная адекватная  гор-
монотерапия позволяет добиться 
формирования вторичных поло-
вых признаков, скорректировать 
рост, обеспечить полноценную 
функцию матки перед планиру-
емой беременностью, предупре-
дить прогрессирование остео-
пороза и  нарушений липидного 
обмена, улучшить когнитивные 
функции, психосоциальную адап-
тацию.

Реализация 
репродуктивной функции 
У  пациенток с  мозаичной фор-
мой синдрома Тернера возможно 
наступление спонтанной бере-
менности, при которой рекомен-

д уется медико-генетическое 
консультирование и  проведение 
инвазивного пренатального скри-
нинга. 
В  остальных случаях женщины 
с синдромом Тернера бесплодны 
[2, 3], и только вспомогательные 
репродуктивные технологии с ис-
пользованием донорской яйце-
клетки позволяют добиться бере-
менности. В то же время следует 
тщательно оценить репродуктив-
ные исходы полученных бере-
менностей. Следует помнить, что 
риск  смерти от  расслоения или 
разрыва аорты в  течение бере-
менности может достигать 2% [17]. 
Этот риск сохраняется и после ро-
дов в связи c изменениями аорты, 
возникшими при беременности. 
Синдром Тернера признан от-
носительным противопоказа-
нием к беременности, а в случае 
пороков сердечно-сосудистой 
системы – абсолютным противо-
показанием. Это следует учиты-
вать при включении пациентки 
с синдромом Тернера в програм-
му вспомогательных репродук-
тивных технологий. 

Прогноз
В целом прогноз для жизни оце-
нивается как удовлетворитель-
ный при отсутствии грубых поро-
ков сердечно-сосудистой системы 
[6, 9]. Рост пациенток с синдромом 
Тернера даже после проведенной 
терапии гормоном роста обычно 
меньше, чем средний в  популя-
ции. Продолжительность жизни 
у больных синдромом Тернера не-
сколько меньше, чем в популяции, 
но при тщательной коррекции та-
ких проблем, как ожирение и ги-
пертензия, продолжительность 
жизни может быть увеличена. 

Клинический пример 
Рассмотрим нетипичную ситу-
ацию, которая расширяет на-
ши взгляды на синдром Тернера 
и  ставит перед нами множество 
вопросов.
Пациентка N 33 лет планирует 
беременность. Объективно: пра-
вильное телосложение, мини-
атюрная, рост 145 см, вес 37  кг. 
Вторичные половые признаки 
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развиты хорошо: Р3Ах2Ма3 (во-
лосы на  всем треугольнике лоб-
ка длинные, вьющиеся,  густые, 
волосы на  центральном участке 
подмышечной впадины редкие, 
тело молочной железы принима-
ет округлую форму, соски при-
поднимаются над околососковым 
кружком), менструации с 13 лет. 
Пациентка родилась от  третьих 
родов с весом 2500,0 г. С рожде-
ния отмечалось отставание в рос-
те и весе от сверстников. Рост ма-
тери 157 см, отца – 160 см. Другие 
дети в семье: первая сестра имеет 
рост 160 см, замужем, трое здо-
ровых детей; вторая сестра, рост 
160  см, замужем, один ребенок; 
брат, не женат, рост 179 см. 
В девятилетнем возрасте пациен-
тка обследована в связи с малым 
ростом, патологии не  выявлено. 
Применение гормона роста не рас-
сматривалось. В 11 лет при малом 
росте костный возраст соответ-
ствовал паспортному. Половое 
развитие началось спонтанно 
в те же сроки, что и у сверстниц 
с  нормальным ростом. Менархе 
в 13 лет, менструации по семь дней 
обильные, цикл не  регулярный. 
Половая жизнь с 22 лет. В течение 
шести лет с контрацептивной це-
лью нерегулярно (с перерывами) 
использовала комбинированные 
оральные контрацептивы.
Из общих заболеваний в анамнезе 
ОРВИ. 
При проведении обследования 
выявлено удвоение левой почки. 
Гинекологические заболевания: 
эктопия эндоцервикса шейки 
матки. В 24 года в связи с обиль-
ным маточным кровотечени-
ем была доставлена в  отделение 
экстренной  гинекологии,  где 
с  целью  гемостаза было прове-
дено раздельное диагностичес-
кое выскабливание цервикаль-
ного канала и  полости матки. 
Гистологическое заключение: же-
лезисто-кистозная  гиперплазия 
эндометрия. Фиброзный полип 
эндометрия. Эндометрит. 
В том же возрасте (24 года) про-
ведено  гормональное обследо-
вание: ФСГ 5,1 МЕ/л, лютеини-
зирующий  гормон 4,3 МЕ/л, 
пролактин 199,0 МЕ/л, тестосте-

рон 0,43 нг/мл. Функция щито-
видной железы в пределах нормы. 
Однако по  данным УЗИ разме-
ры щитовидной железы меньше 
стандартных: объем правой доли 
4,29 см3, левой – 3,33 см3. 
Спермограмма мужа без патоло-
гии. В последующем оценена про-
ходимость маточных труб – про-
ходимы. 
В возрасте 27 лет в связи с малым 
ростом впервые проведено карио-
типирование, результат 45,Х. 
Вскоре проведено повторное ис-
следование кариотипа, результат 
45,Х/46,ХХdelX[p 11,2] в  соотно-
шении 90/10%. Заключение  ге-
не т и ка :  с и н д ром Тернера . 
Рекомендовано экстракорпораль-
ное оплодотворение с донорской 
яйцеклеткой. 
В возрасте 28 лет получала микро-
низированный прогестерон 200 мг 
во второй фазе цикла на протяже-
нии шести месяцев, был проведен 
один цикл стимуляции овуляции 
кломифена цитратом по  50 мг 
с  пятого по  девятый день цикла. 
На  фоне стимуляции овуляции 
зарегистрированы доминантные 
(преовуляторные) фолликулы 
диаметром 1,4 и 2,0 см, овуляции 
не произошло. 
В возрасте 30 лет в срок ожидае-
мой менструации началось маточ-
ное кровотечение. Женщина бы-
ла госпитализирована на восьмые 
сутки от начала кровотечения, ге-
моглобин 93 г/л, при УЗИ толщина 
эндометрия 1,2 см. С целью гемо-
стаза произведено диагностичес-
кое выскабливание полости мат-
ки. Гистологическое заключение: 
простая типичная  гиперплазия 
эндометрия. В  настоящее время 
больная получает терапию про-
гестагенами.
Данный клинический пример 
показателен тем, что из многооб-
разия клинических проявлений 
синдрома Тернера у пациентки N 
нет стигм дисэмбриогенеза, имеет 
место только низкий рост и изме-
ненный кариотип. В соответствии 
с  данными кариотипа должны 
были быть резко выраженные 
проявления синдрома Тернера, 
однако это не  соответствовало 
клинике. 

Фолликулогенез в  яичниках 
не был нарушен, поскольку имел 
место своевременный пубертат, 
самостоятельная менструальная 
функция, хотя и  без овуляции, 
уровни гонадотропных гормонов 
в  пределах референтных значе-
ний. Соответственно в  ЗГТ па-
циентка не нуждалась. При этом 
в  отсутствие овуляции повторно 
развивалась  гиперплазия эндо-
метрия. Рассмотренный пример, 
исключительный, но, вероятно, 
не  единичный, нарушает сло-
жившееся понимание феномена 
синдрома Тернера, позволяя ши-
роко интерпретировать клини-
ческие проявления. По  нашему 
мнению, в данном случае не был 
потерян  генетический материал, 
отвечающий за половое развитие 
и  менструальную функцию. Как 
же следует трактовать резуль-
тат кариотипа? Можно предпо-
ложить, что определенная зона 
второй Х-хромосомы могла взять 
на себя утраченную генетическую 
функцию или при потере второй 
Х-хромосомы важная часть гене-
тического материала могла быть 
перенесена на другие хромосомы 
[18]. Подобные рассуждения, осо-
бенно исходящие от гинекологов, 
а  не  генетиков, могут вызвать 
шквал возражений. В  недалеком 
прошлом на исследование карио-
типа направлялись пациентки, 
отвечающие клиническим требо-
ваниям синдрома Тернера: низкий 
рост, задержка полового развития, 
аменорея, практически не разли-
чимые по  УЗИ матка и  яичники 
при женском строении наружных 
половых органов и, наконец, зна-
чимо высокие показатели гонадо-
тропных гормонов [3], а результат 
кариотипирования подтверждал 
или исключал окончательный диа-
гноз. В настоящее время кариотип 
исследуют более широко, и  кли-
ницисты вынуждены исходить 
от обратного, выставляя диагноз 
«синдром Тернера» без клини-
ческих проявлений, только на ос-
новании кариотипа. К большому 
сожалению, в современных усло-
виях нет возможности провести 
прицельный поиск женского гене-
тического материала флуоресцент-
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ной гибридизацией in situ, как это 
доступно для Y-хромосомы.

Заключение
Несмотря на длительную и успеш-
ную историю изучения проблемы 
типичной формы дисгенезии  го-
над, возникают новые проблемы, 
требующие решения. На  сегод-
няшний день необходимо обсуж-
дать сроки индукции в пубертат, 
адекватные дозы эстрогенов, вы-
бор оптимальных препаратов для 
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долговременной терапии, а также 
особенности применения прогес-
тагенов у пациенток с низкой мас-
сой тела (вид гестагена, дозировка, 
режим приема и т.д.).
В связи с приведенным клиничес-
ким примером необходимо при-
нять во внимание следующее: 
 ■ внесение уточнений в  форму-

лировку диагноза в  случаях, 
подобных рассмотренному, по-
скольку сочетание таких диа-
гнозов, как рецидивирующие 

маточные кровотечения, гипер-
плазия эндометрия, синдром 
Тернера, содержит внутреннее 
противоречие. Синдром Терне-
ра  – одна из  основных причин 
первичной аменореи;

 ■ показания для биопсии и карио-
типирования клеток других тка-
ней, в  том числе яичников, как 
основание для рекомендации 
экстракорпорального оплодо-
творения и  использования до-
норской яйцеклетки.  
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