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Обоснование. Галактоземия — это врожденное нарушение углеводного обмена, вызванное дефектом любого 
из ферментов метаболизма галактозы. Одним из долгосрочных осложнений является преждевременная недоста-
точность яичников (ПНЯ), чаще встречающаяся при наличии у пациентов мутации c.563A>G (Q188R) в гомозиготном 
состоянии в гене галактозо-1-фосфатуридилилтрансферазы (GALT). При этом показатели фертильности могут быть 
выше у пациенток с ПНЯ, вызванной классической галактоземией (КГ), по сравнению с другими причинами ПНЯ, 
что затрудняет решение вопроса о необходимости применения методов сохранения фертильности для данной груп-
пы пациенток в препубертатном периоде.
Описание клинического случая. В данной работе представлено описание двух клинических наблюдений пациен-
ток с КГ, у которых был выявлен гипергонадотропный гипогонадизм. Пациентке А. в возрасте 11 лет была иниции-
рована заместительная гормональная терапия (ЗГТ), и по результатам остеоденситометрии снижения минеральной 
плотности костной ткани в настоящее время не отмечается. У пациентки С. в возрасте 14 лет перед началом ЗГТ 
яичники без выраженного фолликулярного аппарата, выявлены остеопения и остеопороз. Рассматривается вопрос 
о необходимости и сроках применения методов сохранения фертильности. 
Заключение. Пациенткам с КГ рекомендовано контролировать показатели гормонального профиля для своевре-
менного назначения ЗГТ. Следует рассматривать криоконсервацию ткани яичников как один из вариантов сохра-
нения фертильности у пациенток с КГ, принимая во внимание, что у некоторых из них сохраняется возможность 
самопроизвольной беременности, несмотря на ПНЯ.
Ключевые слова: классическая галактоземия, клинический случай, повреждение гонад, преждевременная яични-
ковая недостаточность, бесплодие, сохранение фертильности, криоконсервация ткани яичников
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ОБОСНОВАНИЕ
Галактоземия — это врожденное нарушение угле-

водного обмена, вызванное дефектом любого из фер-
ментов метаболизма галактозы в пути Лелуара [1]. 
Распространенность при рождении составляет около 
1 на 30–60 тыс. [2]. Данное заболевание может быть 
диагностировано при рождении даже при отсутствии 
симптомов — с помощью скрининга новорожденных 
путем оценки уровня галактозы и активности фермен-
та галактозо-1-фосфатуридилилтрансферазы (GALT). 
Дефект GALT является наиболее частым вариантом 
нарушения метаболизма галактозы и называется так-
же классической галактоземией (КГ) [3].

В настоящее время отсутствуют радикальные мето-
ды лечения данной патологии. Для купирования боль-
шей части симптомов назначается диета с исключени-
ем из рациона галактозы и лактозных кислот. Однако, 
несмотря на строгое соблюдение диеты с первых дней 
жизни, у пациентов могут возникать долгосрочные 
осложнения, включающие преждевременную недоста-
точность яичников (ПНЯ) и нарушения развития нерв-
ной системы [2, 4]. При этом чаще данные осложнения 
встречаются при выявлении у пациента ранее описан-

ной мутации c.563A>G (Q188R) в гомозиготном состо-
янии в гене GALT, которая приводит к более высокой 
нестабильности белка [5, 6].

Согласно рекомендациям ESHRE, диагностическими 
критериями ПНЯ являются олиго-/аменорея в течение 
не менее 4 мес и уровень фолликулостимулирующего 
гормона (ФСГ) выше 0,25 МЕ/л в двух случаях с интерва-
лом в 4 нед [7]. 

Причины развития ПНЯ при КГ неизвестны, но дан-
ные свидетельствуют о нарушении регуляции путей, име-
ющих решающее значение для фолликулогенеза, таких 
как PI3K/AKT, пути инозитола, MAPK, передача сигналов 
IGF-1 и TGF-β [8]. Также в ходе исследований на моде-
ли мыши GalTKO были получены данные, свидетель-
ствующие о ранних молекулярных изменениях в виде 
нарушения интегрированной реакции на стресс (ISR), 
вызывающей ускоренную активацию роста приморди-
альных фолликулов в раннем возрасте с их «выгорани-
ем», что напоминает наблюдаемую у пациенток прогрес-
сирующую недостаточность яичников [9].

Следует отметить, что, согласно ранее опублико-
ванным данным, показатели фертильности могут быть 
выше у пациенток с ПНЯ, вызванной КГ, по сравне-
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Background. Galactosemia is a congenital disorder of carbohydrate metabolism caused by a defect in any of the enzymes of 
galactose metabolism. One of the long-term complications is premature ovarian insufficiency (POI), which is more common in 
patients with the c.563A>G (Q188R) mutation in the homozygous state in the galactose-1-phosphate uridylyltransferase (GALT) 
gene. At the same time, fertility factors may be higher in patients with POI caused by classical galactosemia (CG) compared with 
other causes of POI, which makes it difficult to resolve the issue of the need to use fertility preservation methods for this group of 
patients in the prepubescent period. Case report. This article describes two clinical observations of patients with CG who were 
diagnosed with hypergonadotropic hypogonadism. Patient A. was initiated hormone replacement therapy (HRT) at the age of 11, 
and according to the results of osteodensitometry, there is currently no decrease in bone mineral density. In patient C. at the age 
of 14, before the start of HRT, ovaries without pronounced follicular apparatus, osteopenia and osteoporosis were detected. The 
issue of the necessity and timing of the use of fertility preservation methods is being considered. Conclusion. Patients with CG are 
recommended to monitor hormonal profile indicators for timely administration of HRT. Cryopreservation of ovarian tissue should 
be considered as one of the options for maintaining fertility in patients with CG, taking into account that some of them still have 
the possibility of spontaneous pregnancy, despite the POI.
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нию с другими причинами. У женщин с диагнозом 
ПНЯ любой причины шанс забеременеть естественным 
путем составляет 5–10% [10]. При этом ограничен-
ные данные, которые необходимо интерпретировать 
с осторожностью, показывают, что частота наступле-
ния самопроизвольной беременности у женщин с КГ 
составляет 42,9% [11]. Эта ситуация осложняется тем, 
что большинство женщин даже не пытаются забереме-
неть, поскольку считают самопроизвольную беремен-
ность крайне маловероятной. В связи с этим рекомен-
дуется при консультировании обсуждать с пациентками 
и их семьями вероятность самопроизвольной беремен-
ности [8, 12].

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР 1
О пациенте

Пациентка А., 13 лет, обратилась в плановом поряд-
ке на консультацию в хирургическое гинекологическое 
отделение ОСП «Российская детская клиническая боль-
ница» ФГБОУ ВО Российский научно-исследовательский 
медицинский университет им. Н.И. Пирогова Минздрава 
России.

Из анамнеза известно: в возрасте 3 нед после рож-
дения ребенку был выставлен диагноз «галактоземия». 
В гене GALT (наследственная галактоземия, тип I) обна-
ружена частая мутация Q188R в гомозиготном состо-
янии. Пожизненно на диетотерапии, регулярно наблю-
дается у диетолога и эндокринолога. В возрасте 11 лет 
пациентке был назначен эстрадиола валерат (началь-
ная доза — 0,25 мг, затем 0,5 мг, со второго года при-
ема — 1 мг в непрерывном режиме). Инициация терапии 
на уровне гонадотропинов, свидетельствующих о гиперго-
надотропном гипогонадизме: лютеинизирующий гормон 
(ЛГ) — 19,51 МЕ/л, ФСГ — 48,94 МЕ/л. Принимает также 
холекальциферол, кальция цитрат, калия йодид. Костный 

возраст соответствует хронологическому (11–11,5 лет) 
через год и 3 мес после начала приема эстрадиола вале-
рата.

Проводился динамический контроль показателей 
гормонального профиля (табл. 1), данных ультразвуково-
го исследования (УЗИ). После инициации заместитель-
ной гормональной терапии (ЗГТ) определялось снижение 
уровней ЛГ (до ЗГТ — 19,51 МЕ/л, после инициации 
ЗГТ — менее 0,09 МЕ/л) и ФСГ (до ЗГТ — 48,94 МЕ/л, 
после инициации ЗГТ — 0,08 МЕ/л), а также повышение 
уровня эстрадиола (до ЗГТ — менее 37 пмоль/л, после 
инициации ЗГТ — 67 пмоль/л). Кроме того, через 6 мес 
после инициации ЗГТ был определен уровень анти-
мюллерова гормона (АМГ): 0,08 нг/мл. При последнем 
исследовании гормонального профиля через 1 год 
и 5 мес от начала приема ЗГТ: ЛГ — 6,89 МЕ/л, ФСГ — 
16,83 МЕ/л, эстрадиол — 98 пмоль/л. 

Физикальное обследование

При осмотре состояние удовлетворительное. Рост — 
153 см (SDS роста −0,74). Масса тела — 36 кг. ИМТ = 
15,38 кг/м2 (SDS ИМТ −1,37). По Таннеру: Рв2 Ма3 Ме 
abs. 

При гинекологическом осмотре: наружные половые 
органы развиты правильно, оволосение по женскому 
типу, клитор не гипертрофирован, слизистая вульвы 
розовая, гимен эстрогенизирован, выделения светлые 
слизистые. При двуручном исследовании: матка распо-
ложена срединно, не увеличена. Придатки с обеих сторон 
не определяются, область их безболезненна.

Предварительный диагноз

Учитывая наличие результатов генетического иссле-
дования, пациентке сразу был выставлен клинический 
диагноз.
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При обращении было выполнено УЗИ органов малого 
таза: эндометрий — 6 мм, правый яичник — 18 × 12 мм 
с единичным фолликулом 6 мм, левый яичник — 
50 × 18 × 12 мм.

Клинический диагноз

Галактоземия, классическая форма. 

Дифференциальная диагностика

Дифференциальная диагностика не требовалась 
в связи с диагностикой галактоземии в раннем постна-
тальном периоде по результатам генетического тести-
рования.

Динамика и исходы

В возрасте 13 лет через 1 год и 10 мес от инициации 
ЗГТ отмечено менархе (менструальноподобная реакция), 
в связи с чем пациентка явилась на контрольный осмотр.

По данным проведенного УЗИ органов малого таза: 
матка расположена срединно, anteflexio. Размеры тела — 
26 × 14 × 23 мм, шейка матки — 26 × 13 мм, однородной 
структуры. Угол между телом и шейкой матки наметился. 
Структура миометрия однородная. М-эхо — 4 мм, струк-
тура однородная. Правый яичник — 25 × 18 × 28 мм, 
с несколькими фолликулами, максимальный размер 
фолликулов — до 7 мм. Левый яичник — 20 × 12 × 18 мм, 
без выраженного фолликулярного аппарата. В поза-
диматочном пространстве визуализируется свободная 
жидкость до 20 мл.

Пациентке была проведена центральная денситоме-
трия, по результатам которой минеральная плотность 
костной ткани соответствует данному хронологическому 
возрасту (z-критерий выше −2,0 SD). На рентгенограм-
мах кистей костный возраст — 11,5–12 лет.

После появления менструальноподобной реакции 
пациентка была переведена на двухфазную ЗГТ, реко-
мендован контроль показателей гормонального профи-
ля и УЗИ через 6 мес.

Динамика антропометрических показателей в 14 лет: 
рост — 156 см (SDS роста −0,71). Масса тела — 42 кг. 
ИМТ = 17,26 кг/м2 (SDS ИМТ −0,53).

Прогноз

Несмотря на появление менструальноподобной реак-
ции, репродуктивный прогноз пациентки А. остается 
неопределенным. Вопрос о применении методов сохра-
нения фертильности будет решаться с участием репро-
дуктолога. Ростовой прогноз благоприятный (SDS роста 
в 13 лет −0,74, в 14 лет −0,71).

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР 2
О пациенте

Пациентка С., 14 лет, обратилась в плановом поряд-
ке на консультацию в хирургическое гинекологическое 
отделение ОСП «Российская детская клиническая боль-
ница» ФГБОУ ВО Российский научно-исследовательский 
медицинский университет им. Н.И. Пирогова Минздрава 
России для решения вопроса о начале ЗГТ.

В возрасте 7 дней после рождения был выстав-
лен диагноз «галактоземия», заболевание прояви-
лось желтухой и нарушением функций печени. Отец 
и мать — носители гена галактоземии. В гене GALT 
(наследственная галактоземия, тип I) обнаружена 
частая мутация Q188R в гомозиготном состоянии. 
Пожизненно на диетотерапии, принимает витамин D, 
кальция цитрат. 

На руках обследования, проведенные в возрасте 
6 лет. По данным УЗИ органов малого таза: правый яич-
ник — 12 × 6 мм, левый яичник — 8 × 5 мм, визуализи-
руется с трудом, в дугласовом пространстве небольшое 
количество жидкости. При определении показателей 
гормонального профиля: ФСГ — 4,15 мМЕ/мл, ЛГ — 
менее 0,2 мМЕ/мл, эстрадиол — менее 70 пмоль/л.

При динамическом контроле показателей гонадо-
тропинов (табл. 2) определялся постепенный прирост 
уровней ФСГ (от 6,37 до 130,7 мМЕ/мл) и ЛГ (от 0,65 
до 38,33 мМЕ/ мл), что свидетельствовало о гиперго-
надотропном гипогонадизме, однако при последнем 
исследовании гормонального профиля отмечено сни-
жение уровня данных показателей до 11,43 мМЕ/мл 
и 2,35 мМЕ/мл соответственно. При этом определя-
ется также максимальное значение уровня эстради-
ола за все время наблюдения — 246 пмоль/л. Кроме 
того, был определен уровень АМГ — менее 0,02 нг/мл 
(15.02.2022).

Физикальное обследование

При осмотре состояние удовлетворительное. 
Рост — 160 см (SDS роста −0,12). Масса тела — 40 кг. 
ИМТ = 15,6 кг/ м2 (SDS ИМТ −1,71). По Таннеру: Pb3 Ма3 
Me abs. 

При гинекологическом осмотре: отмечается асим-
метрия больших половых губ (правая больше левой), 
пальпаторно дополнительных образований не выявлено. 
Оволосение по женскому типу, клитор не гипертрофиро-
ван, слизистая оболочка вульвы розовая, гимен эстроге-
низирован, выделения слизистые. При двуручном иссле-
довании: матка расположена срединно, при пальпации 
безболезненна, подвижная, размер нормальный; при-
датки не пальпируются, область их безболезненна.

Таблица 1. Динамический контроль гормонального профиля пациентки А

Table 1. Dynamic control of the hormonal profile of patient A

Год

до инициации ЗГТ

Месяц

до инициации ЗГТ

6 мес

после инициации ЗГТ

1 год и 5 мес

от начала приема ЗГТ

ЛГ, МЕ/л 19,51 0,09 Менее 0,09 6,89

ФСГ, МЕ/л 48,94 1,35 0,08 16,83

Эстрадиол, пмоль/л Менее 37 Менее 37 67 98

Примечание. ЗГТ — заместительная гормональная терапия; ЛГ — лютеинизирующий гормон; ФСГ — фолликулостимулирующий 
гормон.
Источник: Караченцова И.В. и соавт., 2023.

Note. HRT — hormone replacement therapy; LH — luteinizing hormone; FSH — follicle stimulating hormone. 
Source: Karachentsova I.V. et al., 2023.



122

Предварительный диагноз

Учитывая наличие результатов генетического иссле-
дования, пациентке сразу был выставлен клинический 
диагноз.

Диагностические процедуры

При обращении выполнено УЗИ органов малого 
таза: матка расположена срединно, anteflexio. Размеры 
тела — 30 × 18 × 30 мм, шейка матки — 25 × 17 мм. 
Угол между телом и шейкой матки выражен хорошо. 
Структура миометрия однородная. М-эхо — 4 мм, струк-
тура однородная. Правый яичник — 20 × 12 × 19 мм, 
без выраженного фолликулярного аппарата. Левый яич-
ник — 21 × 13 × 1 мм, без выраженного фолликулярного 
аппарата. Свободная жидкость в малом тазу не выяв-
лена.

Пациентке также была выполнена денситометрия: 
денситометрические показатели соответствуют остео-
пении L1 и проксимального отдела правой бедренной 
кости, остеопорозу L2, L3, L4. Минеральная плотность 
костей в поясничном отделе позвоночника соответ-
ствует z-критерию −3,4. На рентгенограммах кистей 
в прямой проекции костный возраст соответствует био-
логическому. 

Уровень 25-ОН витамина D составил 17,10 нг/мл, 
что соответствует дефициту витамина D.

Клинический диагноз

Галактоземия. Асимметрия больших половых губ. 
Остеопения L1, остеопороз L2–L4.

Дифференциальная диагностика

Дифференциальная диагностика не требовалась 
в связи с диагностикой галактоземии в раннем постна-
тальном периоде по результатам генетического тести-
рования.

Динамика и исходы

В возрасте 14 лет 3 мес врачом-эндокринологом 
была назначена ЗГТ эстрадиолом в дозе 1,5 мг/сут. 

В возрасте 15 лет у пациентки было отмечено менархе 
(менструальноподобная реакция). Динамика антропоме-
трических показателей: рост — 162 см (SDS роста −0,01), 
масса тела — 43 кг, ИМТ — 16,38 кг/м2 (SDS ИМТ −1,62). 
При динамическом контроле показателей гормонально-
го профиля после менархе: эстрадиол — 154,94 пг/мл, 
ЛГ — менее 0,2 мМЕ/мл, ФСГ — менее 0,2 мМЕ/мл. УЗИ 
органов малого таза на 4-й день менструального цикла: 
эндометрий — 6 мм, структура однородна, правый яич-

ник — 28 × 17 × 20 мм, с двумя фолликулами до 5 мм 
в диаметре, левый яичник — 26 × 17 × 21 мм, с единич-
ным фолликулом 7 мм.

Прогноз

Несмотря на появление менструальноподобной реак-
ции, репродуктивный прогноз остается неопределенным. 
Вопрос о применении методов сохранения фертильности 
будет решаться с участием репродуктолога. Ростовой 
прогноз благоприятный (SDS роста −0,12 в 14 лет, −0,01 
в 15 лет).

ОБСУЖДЕНИЕ
В данной работе представлено описание клиническо-

го наблюдения двух пациенток с КГ, которым проводилось 
динамическое наблюдение до и после назначения ЗГТ. 
У обеих девочек обнаружена мутация c.563A>G (Q188R) 
в гене GALT в гомозиготном состоянии, что сопряжено 
с более высокой вероятностью развития ПНЯ при КГ [9].

В 2017 г. в рамках Международной сети по галактозе-
мии GalNet рабочая группа из 19 экспертов разработала 
рекомендации по диагностике, лечению и последующему 
наблюдению за пациентками с КГ [12]. Согласно дан-
ным рекомендациям, девочек с КГ следует обследовать 
на гипергонадотропный гипогонадизм, если они дости-
гают возраста 12 лет с недостаточными вторичными 
половыми признаками или если они достигают возраста 
14 лет с отсутствием регулярных менструаций. Скрининг 
должен включать ФСГ и 17-бета-эстрадиол. И в случае, 
если у пациентки с КГ имеется первичная аменорея, 
отсутствуют признаки полового созревания, необходимо 
имитировать физиологическую гормональную функцию 
яичников, начиная с низких доз эстрадиола, с постепен-
ным увеличением дозировки и добавлением прогестеро-
на в более позднее время, чтобы вызвать кровотечение 
отмены для защиты эндометрия [12]. Как правило, ЗГТ 
у молодых девушек с КГ и ПНЯ начинают, когда пациент-
ка находится в перипубертатном возрасте и поставлен 
диагноз ПНЯ. Для индивидуального определения воз-
раста начала лечения рекомендуется учитывать уровень 
фолликулостимулирующего гормона, рост и психосоци-
альную зрелость конкретной девочки [12]. Эстрадиол 
следует постепенно повышать каждые 6–12 мес в тече-
ние 2–3 лет, пока не будет достигнута доза для взрослых, 
а прием циклического прогестерона следует начинать 
после двух лет приема эстрадиола или с началом про-
рывного кровотечения [7]. 

Пациентке А. была инициирована ЗГТ в возрасте 
11 лет. При динамическом контроле показателей гормо-

Таблица 2. Динамический контроль гормонального профиля пациентки С.

Table 2. Dynamic control of the hormonal profile of patient C.

Исследование

в возрасте

6 лет

Исследование

в возрасте

11 лет

Исследование

в возрасте

12 лет

Иccледование

в возрасте

13 лет 

Исследование

в возрасте 14 лет 

до начала ЗГТ

Через 5 мес 

после начала 

ЗГТ

ЛГ, мМЕ/мл Менее 0,2 0,65 7,86 38,33 2,35 Менее 0,2

ФСГ, мМЕ/мл 4,15 6,37 28,56 130,79 11,43 Менее 0,2

Эстрадиол, 
пмоль/л

Менее 70 66,0 227 Менее 37 246 154,94

Примечание. ЗГТ — заместительная гормональная терапия; ЛГ — лютеинизирующий гормон; ФСГ — фолликулостимулирующий 
гормон.
Источник: Караченцова И.В. и соавт., 2023.

Note. HRT — hormone replacement therapy; LH — luteinizing hormone; FSH — follicle stimulating hormone. 
Source: Karachentsova I.V. et al., 2023.
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нального профиля определялись снижение уровней ЛГ 
и ФСГ и повышение уровня эстрадиола до нормальных 
значений для ее хронологического возраста, и в возрас-
те 13 лет, через 1 год и 10 мес от инициации ЗГТ, у паци-
ентки появилась менструальноподобная реакция.

Напротив, у пациентки С., не получавшей ЗГТ, отме-
чались прогрессивное увеличение уровней ЛГ и ФСГ 
и снижение уровня эстрадиола, что отражает развитие 
недостаточности яичников. И несмотря на то, что у паци-
ентки в 14 лет определялась спонтанная нормализация 
показателей гормонального профиля, менархе отмече-
но не было. Врачом-эндокринологом пациентке была 
назначена ЗГТ эстрадиолом, и в возрасте 15 лет у нее 
была отмечена менструальноподобная реакция.

При КГ характерным является снижение уровня анти-
мюллерова гормона по сравнению со здоровыми кон-
трольными группами соответствующего возраста [13], 
что выявляется даже у очень молодых пациенток (до 
1 года). АМГ выполняет ключевую функцию в регуляции 
роста и развития фолликулов, следовательно, низкие 
уровни АМГ отражают снижение овариального резерва 
[8]. В данных клинических случаях у обеих пациенток 
уровень АМГ был снижен. У пациентки А. в 2022 г. уро-
вень АМГ составил 0,08 нг/мл, у пациентки С. значения 
АМГ оставались на уровне менее 0,03 нг/мл, что согла-
суется с данными о том, что определяемый уровень 
АМГ (≥ 0,04 нг/мл) в значительной степени предска-
зывает спонтанную менархе. При этом стоит отметить, 
что в литературе имеются сообщения о самопроизволь-
ной беременности у женщины с КГ даже при неопределя-
емом уровне АМГ [14].

При УЗИ органов малого таза у пациентки А. после 
менархе в структуре правого яичника выявлялись 
несколько фолликулов размерами до 7 мм. У пациентки 
С. при последнем УЗИ до начала ЗГТ оба яичника были 
без выраженного фолликулярного аппарата, при этом 
известно, что у этой пациентки в возрасте 4 лет опреде-
лялась нормальная морфология яичников. Это согласу-
ется с результатами, полученными L.S. Mamsen и соавт. 
В данном исследовании шести девочкам с галактоземи-
ей в возрасте до 12 лет была проведена криоконсерва-
ция ткани яичника: нормальная плотность и морфология 
фолликулов яичников наблюдались у пяти девочек (все 
в возрасте 5 лет и младше), при этом у девочки с КГ, 
которой было 11,7 года, фолликулов в яичниках обна-
ружено не было [15]. Следует отметить, что такие пара-
метры, как низкий уровень АМГ, повышенный уровень 
ФСГ и уменьшение числа антральных фолликулов (AFC), 
не исключают возможности наличия рассеянных мел-
ких фолликулов, находящихся в состоянии покоя [14]. 
Вероятно, данное явление и наблюдалось у пациентки 
С., у которой при УЗИ после начала ЗГТ и менархе были 
обнаружены фолликулы до 7 мм, хотя при предшествую-
щих УЗИ оба яичники не имели выраженного фоллику-
лярного аппарата.

Не менее важным моментом является то, что гипо-
эстрогенная среда, возникающая в результате ПНЯ, 
может привести к потере минеральной плотности костей 
с повышенным риском переломов, сердечно-сосудистых 
событий и симптомам менопаузы [6]. При сравнении 
результатов остеоденситометрии поясничного отдела 
определено, что у пациентки С. в возрасте 14 лет до нача-
ла ЗГТ были выявлены остеопения L1 и остеопороз 
L2–L4. В то же время у пациентки А., получающей ЗГТ 
с возраста 11 лет, минеральная плотность костной ткани 
оказалась в пределах нормы для данного хронологиче-
ского возраста. Однако следует отметить, что, помимо 

прочего, у пациентки C. определялись дефицит витамина 
D и дефицит массы тела (ИМТ = 15,6 кг/м2), что также 
является одним из факторов риска снижения минераль-
ной плотности костей. Поэтому контроль и своевремен-
ная коррекция уровня витамина D, а также полноценное 
питание являются немаловажными аспектами при веде-
нии пациенток с КГ [12]. 

Учитывая прогрессирующую недостаточность яични-
ков, встает вопрос о сохранении фертильности у моло-
дых женщин с КГ. В настоящее время для этой цели могут 
применяться криоконсервация ткани яичников и донор-
ство яйцеклеток, в том числе внутрисемейное (от матери 
к дочери или от сестры к сестре) [16]. Проведение крио-
консервации яйцеклеток требует базового овариально-
го резерва, поэтому она считается не лучшим вариантом 
для пациенток с КГ [9]. 

Метод криоконсервации ткани яичников предпола-
гает хирургическое извлечение ткани яичника, при этом 
кора яичника изолируется, рассекается на фрагменты 
и затем криоконсервируется [15]. Существуют сомне-
ния относительно эффективности этого метода у паци-
енток с КГ: есть опасения, что повреждение яичников, 
возможно, уже произошло, при этом сам процесс уда-
ления ткани яичников еще больше уменьшит овари-
альный резерв [11]. Тем не менее, имеются ограни-
ченные данные о безопасности и эффективности этого 
метода: известно об одном живорожденном после 
криоконсервации ткани яичников, а также несколько 
сообщений об успешной индукции полового созрева-
ния с помощью пересаженных в раннем подростковом 
возрасте тканей, что подтверждает эффективность 
применения данного метода в препубертатном перио-
де [6]. Учитывая прогрессирующую потерю фолликулов, 
данный метод может быть рекомендован пациенткам 
с КГ в первое десятилетие жизни [15], а проведение 
этой процедуры у молодых девушек препубертатного 
возраста, по некоторым данным, является процедурой 
выбора. Однако возникновение самопроизвольной 
беременности у некоторых пациенток с КГ, несмотря 
на ПНЯ, делает необходимым принятие взвешенного 
решения о применении методов сохранения фертиль-
ности [6]. Рутинное их выполнение не рекомендуется, 
и эти процедуры должны предлагаться только в рамках 
научных исследований в молодом препубертатном воз-
расте [11, 12].

Кроме того, ведутся разработки методов ген-
ной/ мРНК-терапии и ингибиторов GALK1 для лечения 
дефицита GALT [17, 18]. Салубринал показал более 
высокую фертильность и увеличение примордиальных 
фолликулов у мышей с дефицитом GALT, однако его без-
опасность для человека изучена недостаточно хорошо 
[19].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
В данной статье на примере двух клинических случа-

ев было продемонстрировано, что КГ может протекать 
с различной степенью выраженности симптомокомплек-
сов и симптомов, в том числе с вариативной степенью 
яичниковой недостаточности и разной реакцией на ЗГТ. 
Поэтому пациенткам с КГ рекомендовано постоянно 
контролировать показатели гормонального профиля 
и при подтверждении ПНЯ своевременно назначать 
ЗГТ [12]. Это важно в том числе для предупреждения 
снижения минеральной плотности костей на фоне гипо-
эстрогенной среды при прогрессивном поражении 
гонад. Принимая во внимание раннее развитие ПНЯ 
у данной группы пациенток, рекомендуется девочке 
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и ее семье до пубертата получить консультацию репро-
дуктолога для понимания репродуктивных перспектив. 
Учитывая обнаружение нормальной морфологии яични-
ков у пациенток с КГ до 5 лет, следует рассматривать 
криоконсервацию ткани яичников как один из вариан-
тов сохранения фертильности [16]. Однако необходимо 
принятие взвешенного решения о ее целесообразности, 
так как у некоторых пациенток с КГ сохраняется возмож-
ность возникновения самопроизвольной беременности, 
несмотря на ПНЯ [6].
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