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Синдром Свайера как клинический 
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Синдром Свайера является редким генетическим нарушением, при котором наблюдается дисгенезия гонад и карио-

тип 46, ХY. В постнатальном и препубертатном периоде данное заболевание не имеет клинических проявлений 

и протекает бессимптомно, что затрудняет диагностику. Первые признаки синдрома появляются в пубертатном 

периоде в виде недоразвития вторичных половых признаков. В данном обзоре представлены критерии, исходя 

из которых можно поставить такой диагноз, как синдром Свайера. Выделены основные методы диагностики, рас-

смотрены возможности как оперативного лечения пациенток, так и медикаментозного — за счет заместительной 

гормональной терапии. Верификация синдрома способствует более тщательному обследованию, что позволит 

определить тактику ведения и избежать осложнений со стороны других органов и систем.
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Swyer syndrome is a rare genetic disorder in which gonadal dysgenesis and karyotype 46, XY are observed. In the postnatal and 

prepubescent period, this disease has no clinical manifestations and is asymptomatic, which makes diagnosis difficult. The first 

signs of the syndrome appear in puberty in the form of underdevelopment of secondary sexual characteristics. This review presents 

the criteria based on which such a diagnosis as Swyer syndrome can be made. The main diagnostic methods are highlighted, 

the possibilities of both surgical treatment of patients and drug treatment due to hormone replacement therapy are considered. 

Verification of the syndrome contributes to a more thorough examination, which will allow you to determine management tactics and 

avoid complications from other organs and systems.
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ВВЕДЕНИЕ
Синдром Свайера (ХY-дисгенезия гонад) — это 

генетическое нарушение, вариант гипергонадотроп-

ного гипогонадизма с кариотипом 46, ХY. В 1955 г. 

английский эндокринолог Джеральд Свайер описал 

два клинических случая, в которых больные паци-

ентки обратились с аменореей и евнухоподобны-

ми пропорциями [1]. У них отмечалось недоразвитие 

молочных желез, но при этом гениталии были сформи-

рованы по женскому типу (хотя у одной из женщин было 

увеличение клитора), наблюдалось нормальное ово-

лосение лобка и подмышечных впадин. Хромосомный 

анализ пациенток показал, что кариотип женщин был 

46, ХY. Заболевание, впервые описанное Свайером, 
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ориентировочно встречается с частотой 1 случай 

на 80–100 тыс. [2].

Эмбриогенез половой системы прямо зависит от набо-

ра половых хромосом эмбриона. Урогенитальный тракт 

развивается на 4–6-й нед гестации из целомическо-

го эпителия: образуются почки, надпочечники, гонады 

и репродуктивный тракт. Ген SRY (sex-determining region Y) 

находится на коротком плече Y-хромосомы и у боль-

шинства млекопитающих, в том числе у человека, при-

нимает непосредственное участие в дифференцировке 

гонад по мужскому типу. При считывании гена SRY синте-

зируется фактор транскрипции, который сигнализирует 

о траектории развития индифферентных гонад в яички 

на 6-й нед гестации. SRY индуцирует экспрессию SOX9, 

который, в свою очередь, активирует и поддерживает 

дифференцировку гонад по мужскому типу. Таким обра-

зом, в случае инактивации гена SRY (например, делеции 

короткого плеча Y-хромосомы) или нечувствительности 

клеток организма к продуктам транскрипции данного 

гена гонады представлены соединительнотканным тяжом. 

Дифференцировка наружных и внутренних половых орга-

нов идет по женскому типу в случае отсутствия гормональ-

ной активности фетального яичка, оно не вырабатывает 

антимюллеровскую субстанцию, так как, согласно закону 

эмбриологии Карла фон Бэра о зародышевом сходстве, 

любой плод стремится к феминизации.

При полной агенезии гонад соматические аномалии 

отсутствуют: матка небольших размеров, трубы тонкие, 

длинные, зачастую извитые, влагалище емкое. Однако 

на месте яичников имеются лишь рудименты гонад в виде 

тяжа, которые при гистологическом исследовании пред-

ставляют собой строму со стерильными семенными 

канатиками, выстланными клетками Сертоли незрелого 

типа и типичными клетками Лейдига. При гормональном 

исследовании определяется повышенный уровень гона-

дотропинов, низкий уровень эстрадиола, так как нару-

шена система обратной связи, а в рудиментарных яич-

никах не осуществляется выработка эстрогенов. Однако 

при злокачественной трансформации рудиментарных 

гонад в гонадобластому уровень гонадотропинов и эстро-

генов оказывается в пределах референсных значений, 

также вторичные половые признаки не соответствуют 

нормам половой формулы по Таннеру, поэтому необхо-

димо кариотипирование с целью уточнения диагноза [3].

Причиной дисгенезии гонад являются мутации генов 

WT1, SRY, SOX9, DHH, ATRX, ARX, SF1, MAP3K1 и NR5A1, 

которые ответственны за дифференцировку яичка, 

несмотря на мужской генотип, или чрезмерная экс-

прессия факторов DAXI, SOX9, которые препятствуют 

нормальной дифференцировке яичка [4]. 10–20% жен-

щин с синд ромом Свайера имеют делецию в ДНК-свя-

зывающей области гена SRY2, в то время как в осталь-

ных 80–90% случаев ген SRY является нормальным, 

и тогда, вероятнее всего, вовлекаются другие факторы, 

участвующие в дифференцировке яичка [4]. Ряд авторов 

считают, что синдром Свайера — это рибосомопатия, 

связанная с многократными миссенсами в РНК-геликазе 

DHX37, но все еще ведутся поиски однозначных доказа-

тельств данной гипотезы [5].

Интересно заметить, что синдром Свайера может 

быть обнаружен не только у людей, но и у других мле-

копитающих. Так, в одном из исследований на круп-

ном рогатом скоте с подозрением на инверсию пола 

при кариотипировании отметили делецию участка хро-

мосомы с геном SRY, а также мутации в нуклеотидной 

последовательности этого гена и других при неполной 

делеции Y-хромосомы. При некропсии гонад особей жен-

ского пола было обнаружено, что гистологическая карти-

на соответствует недоразвитым яичкам [6].

Обычно заболевание диагностируется в раннем под-

ростковом возрасте, что связано с отставанием в разви-

тии вторичных половых признаков и аменореей, но может 

обнаруживаться и во взрослом возрасте у пациенток 

с опухолями малого таза, как правило, гонадобластома-

ми (до 30% случаев). При физикальном обследовании 

обращает на себя внимание высокий или выше среднего 

рост данных пациенток в связи с поздним окостенением 

точек роста из-за дефицита эстрогенов [7], что выявляет-

ся на рентгенографии с определением костного возраста. 

Известны случаи поздней постановки диагноза паци-

енткам ввиду неоднозначных результатов магнитно-

резонансной томографии (МРТ) и обилия заболеваний, 

связанных с первичной аменореей [8].

Лечение синдрома Свайера направлено на устра-

нение недостаточности функции яичников и включает 

в себя индукцию полового созревания с помощью эстро-

ген-содержащих лекарственных средств для развития 

вторичных половых признаков и длительную комбиниро-

ванную заместительную терапию гормональными пре-

паратами, содержащими эстрогены и прогестерон [9].

Для осуществления репродуктивной функции жен-

щинам с синдромом Свайера необходимо обратиться 

к врачам-репродуктологам, воспользоваться методами 

вспомогательных репродуктивных технологий с донор-

ской программой, поскольку собственные яйцеклетки 

у пациенток с данным заболеванием не созревают. 

Применение вспомогательных репродуктивных техноло-

гий является успешным методом реализации репродук-

тивной функции, так как патологии, связанной с имплан-

тацией плодного яйца в эндометрий и его развитием 

при правильном ведении беременности и дозированной 

гормональной поддержке, не наблюдается [10].

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР
О пациенте
Пациентка К., 15 лет. Ребенок от 6-й беременности, 

протекавшей без осложнений, и 2-х родов. Масса тела 

при рождении — 3900 г, длина — 49 см. Профилактические 

прививки сделаны по возрасту, физическое развитие 

гармоничное. Хронические заболевания отрицает. Росла 

и развивалась по возрасту. Аллергологический анамнез 

не отягощен. Период новорожденности и раннего детства 

протекал без особенностей. В детстве перенесла брон-

хит, ОРВИ и ветряную оспу.

Анамнез заболевания: в декабре 2022 г. (за месяц 

до осмотра) появились периодические боли внизу живо-

та, бригадой скорой медицинской помощи доставлена 

в стационар по месту жительства. При обследовании 

в стационаре по месту жительства была выявлена апла-

зия матки и яичников.

Физикальное обследование
На момент поступления в январе рост пациентки — 

173 см, масса тела — 54 кг (индекс массы тела — 17,7), 

аномалий со стороны сердечно-сосудистой, мочевыде-

лительной и дыхательной систем не выявлено. Живот 

при пальпации был мягким, доступным глубокой пальпа-

ции во всех отделах, безболезненным. Сознание паци-

ентки ясное, состояние удовлетворительное, менинге-

альная симптоматика отсутствует. В связи с высоким 

риском тромбоза из-за гиперактивности VIII фактора 

свертывания (206%) пациентка дополнительно получала 

антикоагулянт — низкомолекулярный гепарин прямого 

действия.
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Диагностические процедуры
Были выполнены рутинные анализы: гемоглобин — 

130 г/л (N 115–150 г/л), эритроциты — 4,46 × 1012/л 

(N 3,6–5,1 × 1012/л), гематокрит — 41% (N 35–45%), 

тромбоциты — 343 × 109/л (N 160–360 × 109/л), лей-

коциты — 2,34 × 109/л (N 4–9 × 109/л), нейтрофилы — 

54,7% (1,28 × 109/л) (N 48–78%), эозинофилы — 

10,3% (0,24 × 109/л) (N 0,5–5%), базофилы — 2,1% 

(0,05 × 109/л) (N 0–1%), лимфоциты — 17,5% (0,41 × 109/л) 

(N 19–37%), моноциты — 15,4% (0,36 × 109/л) (N 3–11%). 

Биохимический анализ крови: аланинаминотрансфе-

раза — 89 Ед/л (N < 40 Ед/л), аспартатаминотранс-

фераза — 69 Ед/л (N < 40 Ед/л), лактатдегидроге-

наза — 202 МЕ/л (N < 250 МЕ/л). Коагулограмма 

без патологических изменений. 

Пациентке была проведена рентгенография костей 

кисти и запястья для определения костного возраста, 

по результатам которой выдано следующее заключение: 

определяются ядра окостенения сесамовидных костей 

в I пястно-фаланговых суставах, что соответствовало 

костному возрасту 11–11,5 лет. Было выдано направ-

ление на взятие крови для определения уровня гор-

монов: лютеинизирующий гормон (ЛГ) — 41,35 МЕ/л 

(N 3,35 МЕ/л), фолликулостимулирующий гормон (ФСГ) — 

104,06 МЕ/л (N 3,52 МЕ/л), пролактин — 198,52 мМЕ/л 

(N 196–288 мМЕ/л), тестостерон — 0,45 нмоль/л 

(N 0,62 нмоль/л), эстрадиол — < 37 пмоль/л 

(N 155,5 пмоль/л), дегидроэпиандростерон-сульфат — 

5,78 мкмоль/л (N 2–10 мкмоль/л), альфа-фетопротеин — 

4,1 мЕ/мл (N < 10 мЕ/мл), бета-субъединица хориониче-

ского гонадотропина человека — 2,1 мЕ/л (N < 5 мЕ/л).

Пациентка была выписана из стационара с диагно-

зом «дисгерминома 3В» для повторной госпитализации 

в марте того же года с целью проведения иссечения опу-

холи в брюшной полости, которая была визуализирована 

при компьютерной томографии (КТ).

При ультразвуковом исследовании (УЗИ) за мочевым 

пузырем в малом тазу было выявлено образование 

91 × 104 × 88 мм неоднородной структуры с жидкостны-

ми участками и перегородками. Матка и гонады не опре-

делялись. Молочные железы: справа — 9 × 42 мм, сле-

ва — 9 × 46 мм. На КТ визуализировалось крупное 

гетерогенное кистозно-солидное мультинодулярное 

образование с четкими бугристыми контурами общим 

размером 83 × 98 × 120 мм. Солидный компонент нака-

пливал контрастное вещество в артериальную фазу 

до 52 HU, в венозную — до 67 HU, условно кистоз-

ный компонент правильной округлой формы контраст 

не накапливал. Был также выявлен измененный лим-

фоузел слева вдоль подвздошных артерий размером 

до 22 мм, пери- и интранодулярно, преимущественно 

по передне-нижней стенке, визуализировались извитые 

артериальные стволы до 2,3 мм в диаметре (неоангиоге-

нез), в нижних отделах опухоли на уровне промежности 

визуализировались эктазированные до 4 мм извитые 

вены. Матка и яичники как отдельные структуры не опре-

делялись. Топография малого таза была не изменена.

Медицинские вмешательства
Пациентка консультирована детским онкологом: 

имеются убедительные данные за онкопатологию 

и озлокачествление опухоли, исходя из результатов 

КТ о визуализации крупного гетерогенного кистозно-

солидного мультинодулярного образования с бугристы-

ми контурами и накоплением контрастного вещества 

в артериальную и венозную фазы, изменений лимфо-

узла слева вдоль подвздошной артерии и неоангио-

генеза по передне-нижней стенке образования. Было 

рекомендовано оперативное лечение в экстренном 

порядке — удаление образования с последующим гис-

тологическим исследованием.

Была проведена лапаротомия, удаление опухоли 

забрюшинного пространства. Выполнена срединная 

лапаротомия. Матка не определялась, опухоль заполня-

ла объем от лонного сочленения до ануса, широким осно-

ванием забрюшинно прилежала к правой подвздошной 

области, к задней стенке мочевого пузыря. В левой 

подвздошной области была выявлена гонада размером 

2,5 × 1,5 × 1,5 см с прилежащим плотным тяжом, впо-

следствии она была иссечена в ходе данной операции. 

Весь резецированный материал был направлен на пато-

лого-анатомическое исследование.

Клинический диагноз
По результатам патологоанатомического заключения 

удаленных тканей материал был определен как била-

теральная дисгерминома с прорастанием за пределы 

капсулы яичника справа, распространением по брюши-

не. Было выявлено наличие петрификатов, отсутствие 

в строме слева фолликулов, что свидетельствовало 

о трансформации гонадобластомы в дисгерминому.

Пациентка была направлена на консультацию к гене-

тику для проведения кариотипирования, по результатам 

которого был поставлен диагноз: «Синдром Свайера 

(чистая агенезия гонад при кариотипе 46, ХY). Первичный 

гипергонадотропный гипогонадизм».

Динамика и исходы
Пациентка была выписана с рекомендациями: кон-

троль рентгенографии кисти — через 6 мес, контроль 

гормонального профиля — через 6 мес, заместительная 

гормональная терапия препаратом эстрадиола валера-

та — 2 мг/сут.

После 4 блоков полихимиотерапии ребенок перенес 

тромбоэмболию артерий нижней доли правого легкого, 

в связи с чем были назначены антикоагулянты. Была 

назначена терапия в виде 2 мг/сут эстрадиола валерата 

ежедневно и 3,75 мг/сут варфарина.

Спустя 6 мес ребенок поступил в отделение гинеко-

логии для контрольного обследования и лечения. На УЗИ 

гениталий за мочевым пузырем визуализировались мат-

ка, представленная в виде тяжа, и влагалище. Матка 

размером 40 × 19 × 28 мм, эндометрий — 4 мм, высокой 

эхогенности. Гонады удалены. Была проведена контроль-

ная рентгенография костей кисти для определения кост-

ного возраста, который соответствовал 11–11,5 годам. 

По результатам обследования девочка была переведена 

на терапию комбинированным оральным контрацепти-

вом, содержащим дезогестрел 150 мкг и этинилэстра-

диол 30 мкг, в непрерывном режиме 3–6 мес, далее 

по схеме 21–7. 

Через полгода девочка была госпитализирована 

в отделение гинекологии для повторного контрольного 

обследования. Проходила терапию комбинированным 

оральным контрацептивом с дезогестрелом 150 мкг 

и этинилэстрадиолом 30 мкг (непрерывно) и варфари-

ном по 3,75 мг/сут. Отмечала увеличение роста на 5 см. 

На момент осмотра ее рост составлял 179 см. Было про-

ведено контрольное рентгенографическое исследова-

ние костей кисти, при котором было выявлено наличие 

синостозов в концевых фалангах, что соответствовало 

костному возрасту 13,5–14 лет. При УЗИ малого таза 

матка представлена в виде мышечного тяжа разме-

рами 41 × 15 × 22 мм, М-эхо линейное, состояние 
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после гонадэктомии. В результате терапии уровень ФСГ 

был равен 37,69 МЕ/л (N 3,52 МЕ/л), ЛГ — 9,14 МЕ/л 

(N 3,35 МЕ/л), эстрадиола — < 36,7 пмоль/л 

(N 155,5 пмоль/л), тестостерона — 0,76 нмоль/л 

(N 0,62 нмоль/л). Отмечена положительная динамика, 

в связи с чем было принято решение продолжить тера-

пию комбинированным оральным контрацептивом, име-

ющим в своем составе дезогестрел 150 мкг и этинил-

эстрадиол 30 мкг, в режиме 21–7 в течение 3–6 мес. 

Рекомендованы наблюдение гинеколога по месту 

жительства и повторная госпитализация через полгода.

Временная шкала
Хронология течения болезни пациента, ее ключевые 

события и прогноз представлены на рисунке.

ОБСУЖДЕНИЕ
Полная 46, XY дисгенезия гонад (синдром Свайера) — 

очень редкое (частота встречаемости до 1 на 100 тыс.), 

а потому и очень трудное в диагностике заболевание.

Синдром чаще ассоциирует с мутацией гена SRY, 

однако наличие тех же симптомов может быть характер-

ным и для других генетических заболеваний. Например, 

синдром Фрайзера из-за мутации гена WT1, что, помимо 

отставания в формировании вторичных половых призна-

ков, характеризуется еще и нефротическим синдромом 

(гиперальбуминурия, гипоальбуминемия, гиперлипиде-

мия, отечный синдром). Также известен такой синдром, 

как синдром Дениса – Драша с развитием опухоли 

Вильмса (нефробластома). Мутация гена SF1 приводит 

к первичной надпочечниковой недостаточности, что про-

является в виде гиперпигментации, снижения артери-

ального давления и массы тела; мутация гена SOX9 ассо-

циирует с проявлениями кампомелической  дисплазии 

и характеризуется искривлениями длинных трубчатых 

костей; мутация гена ATRX приводит к α-талассемии, 

задержке физического развития и нарушению формиро-

вания пола [11, 12].

Перечисленные синдромы являются поводом для 

использования молекулярно-генетического исследо-

вания с целью верификации диагноза в тех случаях, 

когда это необходимо как вспомогательный метод 

диагностики.

Обычно первой жалобой у пациенток в препубертат-

ном и пубертатном периодах является задержка поло-

вого развития, что характеризуется слаборазвитыми 

молочными железами, аменореей, недостаточным ово-

лосением, гипоплазией матки или генитальным инфанти-

лизмом (несоразмерное тело матки по отношению к шей-

ке матки), евнухоподобным телосложением, атрофией 

Рисунок. Временная шкала наблюдения за пациентом

Figure. Timeline of patient observation

Примечание. ЗГТ — заместительная гормональная терапия; УЗИ — ультразвуковая диагностика; ОМТ — органы малого таза; 

Rg — рентгенография; КОК — комбинированный оральный контрацептив; КТ — компьютерная томография; л/у — лимфоузел; 

ПХТ — паллиативная химиотерапия.

Note. HRT (ЗГТ) — hormone replacement therapy; US (УЗИ) — ultrasound; PO (ОМТ) — pelvic organs; Rg — radiography; 

COC (КОК) — combined oral contraceptive; CT (КТ) — computer tomography; LN (л/у) — lymph node; PCT (ПХТ) — palliative 

chemotherapy.

22.01.2023
Впервые 

диагностирована 

аплазия матки 

и яичников 

(в стационаре 

по месту 

жительства)

20.02.2023 
Госпитализация в гинекологическое отделение РДКБ. 

Rg костей кисти: отставание костного возраста 

(11–11,5 лет). 

УЗИ ОМТ: образование 91 × 104 × 88 мм неоднородной 

структуры c жидкостными участками 

и перегородками. Матка и гонады не определяются.

КТ: крупное (83 × 98 × 120 мм) гетерогенное 

кистозно-солидное образование с бугристыми 

контурами и накоплением контрастного вещества 

в артериальную и венозную фазу, измененный л/у 

слева вдоль подвздошной артерии, неоангиогенез.

Консультация детского онколога: имеются данные 

за онкопатологию и озлокачествление опухоли, 

рекомендовано оперативное лечение 

в экстренном порядке

13.09.2023 
После 4 курсов ПХТ 

ребенок перенес 

тромбоэмболию 

артерий нижней 

доли правого 

легкого, в связи 

с чем были 

назначены 

антикоагулянты 

(варфарин 

3,75 мг/сут)

10.04.2024
Госпитализация в г/о РДКБ 

для повторного контрольного 

обследования.

Увеличение роста на 5 см.

Rg костей кисти: соответствует 

костному возрасту 13,5–14 лет.

Отмечена положительная 

динамика, решено продолжить 

терапию КОК.

Рекомендованы наблюдение 

гинеколога по месту 

жительства и повторная

госпитализация через полгода

20.10.2023
Госпитализация в г/о РДКБ 

для контрольного 

обследования и лечения.

УЗИ ОМТ: визуализировались 

матка, представленная 

в виде тяжа, и влагалище. 

Гонады удалены.

Rg костей кисти: отставание 

костного возраста (11–11,5 лет).

Перевод на терапию КОК 

(дезогестрел 150 мкг 

и этинилэстрадиол 30 мкг)

15.03.2023
Госпитализация в г/о РДКБ 

для оперативного лечения.

Проведена лапаротомия, удаление 

опухоли забрюшинного пространства.

Гистологическое заключение: 

билатеральная дисгерминома 

с прорастанием за пределы капсулы яичника 

справа, распространением по брюшине.

Консультация генетика: синдром Свайера 

(чистая агенезия гонад, 46, XY). Первичный 

гипергонадотропный гипогонадизм.

Назначена ЗГТ — эстрадиола валерат 

2 мг/сут
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слизистой оболочки влагалища, недоразвитием половых 

губ и клитора.

В связи с яркой клиникой задержки полового раз-

вития постпубертатная диагностика синдрома довольно 

редка. Стоит отметить, что полная 46, XY дисгенезия гонад 

увеличивает риск развития гонадобластомы (до 30%). 

Гонадобластома при синдроме Свайера нередко бывает 

двусторонней и имеет тенденцию к озлокачествлению 

и превращению в дисгерминому в 22% случаев [13, 14]. 

Так, при проведении биопсии резецированного во время 

лапароскопии материала у пациентки 15 лет была выяв-

лена дисгерминома 3В. Так как даже при использовании 

высокоточных МРТ- и КТ-исследований невозможно точно 

установить природу опухоли, а тенденция к озлокачествле-

нию высока, то пациенткам рекомендуется проводить про-

филактическую билатеральную гонадэктомию с последу-

ющим гистологическим исследованием образцов [15, 16].

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Синдром Свайера — это генетическое нарушение, 

связанное с дифференцировкой пола и приводящее 

к дисгенезии гонад, что, как следствие, проявляется 

отставанием в формировании вторичных половых при-

знаков и развитием первичной аменореи.

Очень важна ранняя диагностика синдрома Свайера, 

так как он связан с высоким риском таких злокаче-

ственных опухолей, как гонадобластома и дисгермино-

ма, которые могут развиваться и в раннем возрасте. 

Для своевременной диагностики и во избежание ослож-

нений рекомендовано всем пациенткам с первичной 

аменореей в возрасте старше 15 лет проводить иссле-

дование гормонального профиля, УЗИ органов малого 

таза и в дальнейшем решать вопрос о необходимости 

кариотипирования, в отдельных случаях — молекулярно-

генетического исследования [12, 17].

Лечение синдрома Свайера требует мультидисци-

плинарного подхода, привлечения нескольких специ-

алистов, включая генетика, гинеколога, эндокринолога, 

онколога, клинического психолога, для предотвраще-

ния озлокачествления, индукции полового созревания, 

коррекции репродуктивной функции и психологической 

поддержки пациентов [18, 19].
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