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«ГОРМОНАЛЬНО-ГЕНЕТИЧЕСКИЕ АСПЕКТЫ НАРУШЕНИЙ ПОЛОВОГО 

РАЗВИТИЯ И СПЕКТР МИКРОДЕЛЕЦИЙ Y ХРОМОСОМЫ, ВКЛЮЧАЯ ФАКТОР 
АЗООСПЕРМИИ (AZF) У ДЕТЕЙ И ПОДРОСТКОВ С НАРУШЕНИЯМИ 

ПОЛОВОГО РАЗВИТИЯ» 
 

 

http://dx.doi.org/10.5281/zenodo.7920366 
 
 

АННОТАЦИЯ 
Актуальность. В настоящее время продолжается интенсивное изучение хромосомных 

аномалий, в том числе аномалий Y хромосомы, микроделеций, делеций AZF локуса Y в 
этиологии мужского бесплодия и гипогонадизма 

Цель. Изучить гормонально-генетические аспекты нарушений полового развития и 
особенности AZF-микроделеций у детей и подростков.  

Материалы и методы. Проведено генотипирование AZF-локуса Y-хромосомы у 5 детей 
и подростков с нарушениями полового развития.  

Возраст обследованных варьировал в пределах 11 мес – 18 лет при среднем значении 
34,2 ± 2,35 года. 

Результаты исследования. Среди нарушений развития наиболее часто встречалась ЗП 
456,8%), а также ЗФПР (27,2%). При этом сочетание патологии  роста и пубертата - ЗФПР – в 
27,2% случаев из 44 больных. Кроме того, были выявлены такие нарушения развития как 
задержка умственного развития (31,8%), задержка речевого развития (9%), задержка 
физического, полового и умственного развития (20,4%). У исследованных пациентов 
отмечалось достоверное снижение базальных значений ЛГ, ФСГ (p <0,05) по сравнению с 
группой контроля, а также достоверно низкие уровни свободного тестостерона (свТ) плазмы 
крови (p <0,05) на фоне нормопролактинемии.  

Заключение. Рекомендуется проведение генотипирования AZF-локуса всем пациентам 
с нарушениями полового развития тяжелой степени для исключения иных генетических и 
негенетических причин заболевания. 

Ключевые слова: подростки, дети, нарушения пубертата, AZF локус Y хромосомы 
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“HORMONAL-GENETIC ASPECTS OF SEXUAL DEVELOPMENT DISORDERS AND A 

SPECTRUM OF MICRODELLATIONS Y CHROMOSOMES, INCLUDING THE 
AZOOSPERMIA (AZF) FACTOR IN CHILDREN AND ADOLESCENTS WITH SEXUAL 

DEVELOPMENT DISORDERS” 
ANNOTATION 

Relevance. An intensive study of chromosomal anomalies including Y chromosome anomalies, 
microdeletions, and AZF deletions of the Y locus in the etiology of male infertility and hypogonadism 
is underway. 

Goal. To study hormonal and genetic aspects of sexual development disorders and peculiarities 
of AZF microdeletions in children and teenagers.  

Materials and Methods. Genotyping of the AZF locus of the Y chromosome was performed 
in 5 children and adolescents with impaired sexual development.  

The age of the subjects varied from 11 months to 18 years with an average of 34.2 ± 2.35 years. 
Results. Among the developmental disorders the most frequently encountered was PD 

(456.8%), as well as ZFPR (27.2%). At the same time the combination of growth and pubertal 
pathology - ZFPR - was found in 27.2% of 44 patients. In addition, such developmental disorders as 
mental retardation (31.8%), delayed speech development (9%), delayed physical, sexual and mental 
development (20.4%) were identified. The examined patients had significantly lower basal values of 
LH, FSH (p < 0,05) compared to the control group, as well as significantly low levels of free plasma 
testosterone (svT) (p < 0,05) against the background of normoprolactinemia.  

Conclusion. Genotyping of the AZF locus is recommended for all patients with severe sexual 
development disorders to rule out other genetic and non-genetic causes of the disease.  

Keywords: adolescents, children, pubertal disorders, AZF locus of the Y chromosome 
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MIKROSELLATIONINING GENTAL GENETIK JIHATLARI" 
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ANNOTATSIYA 
Dolzarbligi. Hozirgi vaqtda xromosoma anomaliyalari, shu jumladan Y xromosoma 

anomaliyalari, mikrodeletsiya, y lokusining AZF o'chirilishi erkaklar bepushtligi va gipogonadizm 
etiologiyasida intensiv o'rganish davom etmoqda 
Maqsad. Bolalar va o'spirinlarda jinsiy rivojlanish buzilishlarining gormonal va genetik jihatlarini 
va AZF mikrodeletsiyasining xususiyatlarini o'rganish. 
Materiallar va uslublar. Jinsiy rivojlanishida nuqsoni bo'lgan 5 bola va o'smirda Y xromosomasining 
AZF lokusini genotiplash amalga oshirildi. 
Tekshirilganlarning yoshi 11 oy-18 yil orasida o'zgarib turdi, o'rtacha qiymati 34,2 ± 2,35 yil. 
Natijalar. Rivojlanish buzilishlari orasida eng ko'p uchraydigan ZP 456,8%), shuningdek ZFPR 
(27,2%). Shu bilan birga, 44 bemorning 27,2 foizida o'sish patologiyasi va balog'at yoshi - ZFPR 
kombinatsiyasi. Bundan tashqari, aqliy rivojlanishning kechikishi (31,8%), nutq rivojlanishining 
kechikishi (9%), jismoniy, jinsiy va aqliy rivojlanishning kechikishi (20,4%) kabi rivojlanish 
buzilishlari aniqlandi. Tekshirilgan bemorlarda nazorat guruhiga nisbatan LH, FSH (p < 0,05) bazal 
qiymatlarining sezilarli darajada pasayishi, shuningdek normoprolaktinemiya fonida qon 
plazmasining (p < 0,05) erkin testosteron (svt) darajasining sezilarli darajada pastligi kuzatildi. 
Xulosa. Kasallikning boshqa genetik va genetik bo'lmagan sabablarini istisno qilish uchun og'ir jinsiy 
rivojlanishida nuqsoni bo'lgan barcha bemorlarga AZF lokusini genotiplash tavsiya etiladi.  
Kalit so'zlar: o'smirlar, bolalar, balog'at yoshidagi buzilishlar, AZF lokus Y xromosomalari 

  
Введение. В настоящее время продолжается интенсивное изучение хромосомных 

аномалий, в том числе аномалий Y хромосомы, микроделеций, делеций AZF локуса Y в 
этиологии мужского бесплодия и гипогонадизма [1; 5]. В то же время, по ряду объективных 
причин, роль этих состояний в генезе нарушений полового развитии у детей и подростков не 
определена и требует проведения активных исследований. Настоящая работа представляет 
собой анализ случаев нарушения полового развития у мальчиков и подростков, наблюдаемых 
по поводу осложненных форм крипторхизма, проведенный с использованием 
цитогенетических и молекулярно-генетических методов. Результаты клинико-генетического 
исследования у пациентов оказались высокоинформативными и позволили установить в 3-х 
из 5 случаев присутствие у пациентов различных микроделеций Y хромосомы с делециями 
AZF локуса.  

Таким образом, определение микроделеций может оказаться перспективным подходом 
в дифференциальной диагностике, что позволит этиопатогенетически назначать 
гормональную или хирургическую терапию у пациентов с нарушениями полового развития. 

По мере увеличения объема выборки повышается вероятность обнаружения 
дополнительных типов мутаций локуса AZF. Так, ряду исследователей удалось обнаружить 
изолированную микроделецию AZFb [6; 8; 9], редкие сочетания нескольких микроделеций, 
таких как AZFa+b [6], и делецию всего AZF-региона [6; 7; 9]. Следует отметить, что доля 
упомянутых необычных микроделеций невысока. Как и в нашей работе, во всех цитируемых 
исследованиях более 50% мутаций AZF-локуса локализовались в субрегионе AZFc, а 
выявленные нами типы микроделеций во всех сравниваемых группах суммарно составляли 
более 70% от общего количества AZF-микроделеций. 

Как видно из таблицы 1, наиболее часто описана делеция AZFc. Итак, AZF-
микроделеции являются надежным диагностическим показателем, позволяющим четко 
очертить группу мужчин с низкими репродуктивными возможностями. Единственным 
способом преодоления мужского бесплодия в этом случае является использование ВРТ, в 
частности, получение сперматозоидов непосредственно из тканей яичка или его придатка для 
последующего оплодотворения in vitro. Имеются данные о ряде случаев рождения здоровых 
детей у мужчин, воспользовавшихся этим алгоритмом [8; 11]. При этом следует помнить, что 
все родившиеся таким образом мальчики наследуют от отцов поврежденную Y-хромосому и 
также будут иметь сниженную фертильность 
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В таблице 1 дана суммарная частота AZF-микроделеций у мужчин с бесплодием по 
данным различных исследований. 

Таблица 1. 
Суммарная частота AZF-микроделеций у мужчин с бесплодием по данным различных 

исследований 
 

Типы делеции  11 10 8 9 
AZF-
микроделеции, 
включая: AZF 
microdeletions 
including 

n % n % n % n % 
6 100 43 100 136 100 134 100 

AZFa 1 16,7 2 4.7 3 2,2 10 7.5 
AZFb - - - - 18 13.3 11 8.2 
AZFc 3 50 33 76.7 102 75 73 54,5 
AZFa + b - - - -     
AZFb + c 2 30 - 18.6 13 9.6 28 20.9 
AZFa + b + c - - - - - - 7 5.5 
Делеции вне 
AZFлокуса 
Deletions 
beyond AZF 
locus 

н.о. н.о. н.о. н.о. н.о. н.о. н.о. н.о. 

Примечания: n – количество микроделеций указанного типа; * - приведены обобщенные 
данные разных исследований, опубликованные в 1992-2000 гг.; н.о. – не определялись 

 
В практическом плане важным является тип AZF-микроделеций, выявленный у 

конкретного пациента. Установлено, что мужчины с повреждением субрегиона AZFc (и реже 
– субрегиона AZFb) могут иметь в эякуляте и/или в биоптатах яичка сперматозоиды. Поэтому 
выявление мутации данного региона может быть показанием для применения процедур ВРТ, 
что дает надежду на появление у пациента потомства. Напротив, наличие микроделеции AZFa 
является плохим прогностическим признаком и делает нецелесообразными дальнейшие 
манипуляции по получению сперматозоидов у обследуемого ввиду их полного отсутствия в 
большинстве клинических случаев [8; 2]. 

Все вышеуказанное послужило причиной для настоящего исследования. 
Цель исследования. Изучение количественных и качественных характеристик AZF-

микроделеций и гормональных нарушений у  детей и подростков с нарушениями полового 
развития. 

Материалы и методы. Настоящее исследование представляет результаты анализа  
исследований спектра наследственных нозологий, выявляемых у мальчиков-подростков с 
жалобами на крипторхизм за период с 2017-2021 гг. За это время среди 488 пациентов, 
углубленно обследованных в РСНПМЦ Эндокринологии им акад. Ё.Х. Туракулова клинико-
генетическими и цитогенетическими методами, наследственная патология была установлена 
у 46 пациентов, что составило 9,5%. Кроме того, 7 (15,2%) мальчиков-подростков и числа 46 
были выделены для выполнения молекулярно-генетических анализов.  Группу контроля 
составили 20 здоровых лиц.  

Всем больным проводилось общеклиническое исследование, включавшее: 
1) Общеклинические, биохимические исследования - общий анализ крови, мочи, 

липидный спектр (триглицериды, ОХ, ЛПНП, ЛПВП), АЛТ, АСТ, билирубин 
2) Гормональные методы исследования крови (СТГ, ИФР-1, ТТГ, пролактин, ЛГ, ФСГ, 

свободный тестостерон, свободный тироксин, пролактин, кортизол – в сыворотке крови, 
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проводили в радиоиммунной лаборатории РСНПМЦ Эндокринологии МЗ Руз им . акад. Е.Х. 
Туракулова, используя наборы фирмы «IMMUNOTECH» Республика Чехия.) , проведение 
проб с ХГ при необходимости для выявления вторичного гипогонадизма.. 

3) Антропометрические и генитометрические исследования (объем тестикул 
определяли с помощью орхидометра Прадера), половое развитие оценивали в соответствии с 
таблицами стадий полового созревания Tanner J. (1980) в модификации Д.М. Скородок, и 
Н.Савченко (1984). 

4) ЭКГ, УЗИ половых органов 
5) Ретгенологические методы исследования:  
-Рентгенограмма кисти с определением зон роста и костного возраста  
-КТ или МРТ турецкого седла – с целью исключения объемных образований гипоталамо-

гипофизарной области. 
-МРТ абдоминальной области для локализации абдоминальных форм крипторхизма и 

дифференциального диагноза анорхизма или монорхизма. 
6) Цитогенетическое исследование проводилось по стандартной методике с 

культивированием периферической крови (0,5 мл) в течение 72 часов и анализом G-бэндинга 
метафазных хромосом.  

7) Молекулярно-генетический анализ для выявления AZF делеций Y хромосомы 
проводился исследованием следующих STS-маркеров: AZFa: sY86, sY84, sY615; AZFb: sY127, 
sY134, sY142; AZFc: sY242, sY254, sY255, sY1197, sY1206, sY1125, sY1291, методом 
полимеразной цепной реакции (ПЦР) в реальном времени коммерческим набором ООО «НПО 
ДНК-Технология» (Россия). 

Материалом для исследования послужили образцы венозной крови, собранные в 
вакуумные пробирки с ЭДТА в качестве антикоагулянта.  

Из цельной крови пациентов термокоагуляционным методом выделяли ДНК. 
Полученные образцы ДНК использовали для проведения ПЦР-амплификации STS-маркеров, 
специфичных для субрегионов AZFa, AZFb и AZFc. Рассчитывали общую частоту AZF-
микроделеций и соотношение отдельных типов мутаций. 

Выделение ДНК осуществляли термокоагуляционным способом с помощью реагента 
«ДНК-экспресс-кровь» (ООО НПФ «Литех»). Генотипирование AZF-локуса Y-хромосомы 
проводили с использованием тест-системы «AZF-микроделеции» (ООО НПФ «Литех») путем 
амплификации STS-маркеров, ассоциированных с сублокусами AZFa, AZFb и AZFc, с 
детекцией результата мультиплексной ПЦР в режиме реального времени на приборе CFX96 
(«Bio-Rad Laboratories, Inc»). 

Статистический анализ первичных данных включал расчет общих характеристик 
выборки обследованных: среднее арифметическое значение возраста, стандартная ошибка 
среднего значения, возрастной диапазон. Частотные показатели AZF-микроделеций 
вычислялись как частное от деления количества наблюдаемых случаев на общее число 
обследованных. Также рассчитывалась доля каждого типа микроделеций от их общего 
количества. 

Результаты. В таблице 2 дано распределение отобранных 46 больных по возрасту и 
стадии пубертата. 

Таблица2.  
Распределение отобранных 46 больных по возрасту (по 5 стадиям Дж. Таннера). 

 
Возраст, лет, Всего по хронологическому 

возрасту 
Всего по стадиям пубертата 

по Таннеру 
10 ± 0,5 лет 9 (19,5%) I 

11,7 ± 0,6 лет 10 (21,7%) II 
13,2 ± 0,8 лет 10 (21,7%) III 
14,7 ± 0,6 лет 12 (26,0%) IV 
15,5 ± 0,7 лет 5 (10,8%) V 
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Всего: n = 46 
 
Как видно из таблицы 2, наиболее часто среди обследованных встречались пациенты в 

возрасте пубертата – 37 пациентов из 46 (80,4%) и 9 были в возрасте препубертата (19,6%). Но 
при оценке стадии пубертата было выявлено, что у подростков имела место задержка 
пубертата: у 19 (41,3%) мальчиков обнаружена стадия пубертата I, у 16 (34,8%) мальчиков 
обнаружена стадия пубертата II, а у 11 ти (24,0%) - стадия пубертата III 

 В приведенном списке 46 пациентов значимое место по частоте место принадлежит 
наиболее частым в популяции хромосомным синдромам - синдрому Кляйнфельтера – 
полисомии по Х хромосоме у мужчин, синдрому Дауна (трисомии по 21 хромосоме), 
синдрому фрагильной Х хромосомы (синдрому Мартина-Бэлла). Остальные наследственные 
заболевания и синдромы в популяции встречаются на порядок реже и их столь значимое 
присутствие в приведенном перечне должно направить на них внимание практических врачей, 
фокусируя его при дифференциальном диагнозе. (рис.1)  

На рис. 1 дана характеристика наследственных синдромов, выявленных нами у 488 
подростков- мальчиков. 

Хотелось бы обратить внимание на пациентов с маркерной хромосомой в кариотипе, 
выявленной у 4,4% пациентов. Маркерная, т.е. нераспознаваемая при цитогенетическом 
исследовании хромосома у наших пациентов с высокой вероятностью является дериватом Y 
хромосомы, однако доказать это можно было, используя в дополнение к цитогенетическим, 
методы молекулярной диагностики, которыми мы тогда не располагали. Y-  хромосома - одна 
из самых маленьких в геноме человека, содержит немногим более 86 генов, наиболее 
значимым из которых является ген SRY, служащий генетическим «включателем» для развития 
организма по мужскому типу. В отличие от других, Y-  хромосома подвержена высокой 
скорости мутирования, при этом фенотипические проявления таких мутаций могут 
проявляться ограниченными симптомами, связанными с развитием мужских признаков или не 
проявляться вообще. 

 
 

 
 
Рис. 1 Характеристика наследственных синдромов, выявленных нами у 488 

подростков- мальчиков. 
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В таблице 3 дана частота задержки и различных нарушений полового развития среди 46 
подростков.  

Как видно из таблицы 3, среди нарушений развития наиболее часто встречалась ЗП 
456,8%), а также ЗФПР (27,2%). При этом сочетание патологии  роста и пубертата - ЗФПР – в 
27,2% случаев из 44 больных.  Кроме того, были выявлены такие нарушения развития как 
задержка умственного развития (31,8%), задержка речевого развития (9%), задержка 
физического, полового и умственного развития (20,4%).  

Таблица 3.  
Частота различных нарушений развития у подростков, п=46 

 
№ Вид нарушения 

развития 
Общее число 

больных 
% к общему числу 

1 Задержка пубертата 25 54,3 
2 ЗФПР 12 26,2 
3 ЗУР 14 30,4 
4 ЗРР 4 9,0 
5 Дефицит веса 8 17,4 
6 ЗФПУР 9 20,4 
 
Примечание: * ЗР – задержка роста, ЗП – задержка пубертата, ЗФПР- задержка 

физического и полового развития, ЗУР – задержка умственного развития, ЗРР – задержка 
речевого развития, ЗФПУР - задержка физического, полового и умственного развития 

Следующим шагом наших исследований явилось изучение гормональных нарушений 
(таблица 4).  

Таблица 4.  
Средние значения различных гормонов у исследуемых больных 

 
Гормоны Контроль 

n= 20 
Основная группа 

n= 46 
СТГ 2,9±0,2нг/мл 2,3± 0,4 р >0,05 

ИФР-1 156,5±9, 8 нг/мл 119,8±12,7 р <0,05 
ЛГ 5,2±0,3 МЕ/L 1,21 ±0,3 р <0,05 

ФСГ 5,3±0,1 МЕ/L 1,4± 0,5 р <0,05 
ТТГ 2,5±0,2МЕ/ L 1, 82±0,7 р >0,05 

Пролактин 5,7±0,3 нг/мл 4,4 ±0,8 Р >0,05 
Тестостерон 
Свободный 

12,6 ±1,6 нмоль/л 3,9± 0,2 р <0,05 

Кортизол норма утро 596,5 ± 11,7 
нмоль/л 

289,25±9,3 р >0,05 

Св. тироксин 15, 8 ± 0,9 пмоль/л 15,4± 1,4 р >0,05 
 
Р- достоверность различий по сравнению с группой контроля (P <0,05). В таблице для 

сравнения даны колебания уровней гормонов от 11 до 16 лет группы контроля (здоровые лица) 
Как следует из таблицы 4, у исследованных пациентов отмечалось достоверное 

снижение базальных значений ЛГ, ФСГ (p <0,05) по сравнению с группой контроля, а также 
достоверно низкие уровни свободного тестостерона (свТ) плазмы крови (p <0,05) на фоне 
нормопролактинемии. Таким образом, у пациентов был установлен гипогонадотропный 
гипогонадизм. 

Далее нами у 7 отобранных из числа 46 пациентов были выполнены молекулярно-
генетические исследования на наличие микроделеций Y хромосомы, включая анализ 
структуры AZF-локуса и делеции гена SRY, учитывая данные литературы (таблица 5). 
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Среди 7 обследованных пациентов с осложненными формами крипторхизма (К), в 3х 
случаях цитогенетическим и молекулярно-генетическим исследованием аномалий Y 
хромосомы выявить не удалось, но у 4х пациентов анализ оказался информативным (таблица 
3).  

Цитогенетические изменения Y хромосомы установлены в 2 наблюдениях: 
- в кариотипе пациента А. установлен мозаицизм с присутствием 45Х клеточного клона 

(40%) и клона клеток с терминальной делецией Y хромосомы 46Х, del (Y)(qter);  
- у пациента С. Выявлен вариант полиморфизма Y хромосомы – кариотип 46, XY qh+.  
Молекулярно-генетический анализ выявил микроделеции локуса AZF Y хромосомы у 3-

х пациентов: 
- делеции маркеров всех регионов локуса AZF (del AZFa+b+c) у пациента А с 

цитогенетически идентифицируемой делецией Y хромосомы; 
- делеции отдельных маркеров a, b и c регионов AZF локуса у пациента с полиморфизмом 

хромосомы Y (Y qh+) (табл.1); 
- делецию региона AZFс – sY1291 у пациента Ш. с нормальным кариотипом 46 XY. 
- делецию региона AZFс – sY1291 у пациента IV. с нормальным кариотипом 46 XY. 
Все эти нарушения представлены в таблице 5. Таким образом, в исследованной группе 

детей и подростков 60% обследованных оказались носителями различных микроделеций в 
AZF-локусе Y-хромосомы, что является достаточной причиной нарушения репродукции.  

Анализ собственных данных и результатов аналогичных исследований показал, что 
наиболее часто мутация затрагивает субрегион AZFc. В этом случае сохраняется возможность 
компенсации сниженной фертильности путем применения ВРТ. Более редкими являются 
микроделеции в субре- гионах AZFa и AZFb, они приводят к практически полному нарушению 
сперматогенеза и делают нецелесообразным применение ВРТ. Учитывая довольно высокую 
частоту AZFмикроделеций среди мужчин с бесплодием, можно рекомендовать проведение 
генотипирования AZF-локуса всем пациентам с нарушениями сперматогенеза для исключения 
иных генетических и негенетических причин инфертильности.  

Рекомендуется проведение генотипирования AZF-локуса всем пациентам с 
нарушениями полового развития тяжелой степени для исключения иных генетических и 
негенетических причин заболевания. Ценность молекулярно-генетической диагностики 
микроделеций заключается также в возможности определения целесообразности применения 
вспомогательных репродуктивных технологий и шансов на репродуктивный успех в будущем. 

 
         Таблица 5  

Клинические данные пациентов, обследованных с анализом микроделеций Y 
хромосомы, включая анализ структуры AZF-локуса и делеции гена SRY у мальчиков и 

подростков с осложненными формами крипторхизма 
 

№ Пациент, 
клинически
й статус 

Диагноз кариоти
п 

Делеция Y Делетированны
й маркер 

Гормональное исследование 

Тестос
терон 
(n 0-38 
нмоль/
л) 

ФСГ 
(n 9.0-
30.0 
мМе/
мл) 

ЛГ- 
(n 1.7-8.6 
мМе/мл) 

1 А.,4г. 11 
мес  
SDS роста – 
1.7  
V testes 2 
ml penis 2 
sm G1  

2-х ст К, 
Состояние 
после 
орхиопекси
и  
Гипоплазия  
тестикул ,  
Гипоспадия  

45,Х, 
(40%) 
46Х,del 
(Y)(qter)
. 

AZFa  
AZFb  
AZFc  

sY86, sY84, 
 sY615 ,sY127, 
 sY134,sY142  
sY1197 ,sY254  
sY255,sY1291s 
sY1125, sY1206  
sY242  
(del AZF a–c)  

0.51  0.63  0.45  
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2 Ш., 11 лет 6 
мес  
SDS роста 
+ 1.0  
V testes -abs 
penis 3 sm 
G1  

2-х ст К,  
Гипоплазия 
обоих 
тестикул  

46 XY  AZFc  sY1291  0.7  0.71  0.96  

3 Р., 18 лет р 
8,0 sm  
V testes -2 
G1  

Состояние 
после 2-х 
ст К. 
Гипопл-я 
обоих 
тестикул  

46 XY  отсутствуе
т 

 0.60  0,47 0,66 

4 С., 18 лет 
р – 8 sm  
V testes -3 
G1  

Гипогонадо
тропный 
гипогонади
зм 
Гипоплазия 
тестикул  

46,XY 
qh+ 

AZFa  
AZFb  
AZFc  

sY86  
sY134  
sY1197  

0,087 0,38 0,4 

5 М.1.5 года 
SDS роста 
+0.1  
testes -abs , 
penis 3 sm 
G1  

2-х ст К, 
анорхизм 
(?) 

46 XY  отсутствуе
т 

 0.31  0.43  0.52  

6 М.11 лет 
SDS роста 
+0.1  
testes -abs , 
penis 3 sm 
G1  

2-х ст К, 
анорхизм 
(?) 

46 XY  отсутствуе
т 

 0.31  0.40  0.51  

 
Выводы. 1. Наиболее часто среди обследованных встречались пациенты в возрасте 

пубертата – 37 пациентов из 46 (80,4%) и   9 были в возрасте препубертата  ( 19,6%). Но при 
оценке стадии пубертата было выявлено, что у подростков имела место задержка пубертата: у 
19 (41,3%) мальчиков обнаружена стадия пубертата I, у 16 (34,8%) мальчиков обнаружена 
стадия пубертата II, а у 11 ти (24,0%) - стадия пубертата III 

2. У исследованных пациентов  отмечалось достоверное снижение базальных значений 
ЛГ, ФСГ (p <0,05) по сравнению с группой контроля, а также достоверно низкие уровни 
свободного тестостерона (свТ) плазмы крови (p <0,05) на фоне нормопролактинемии. Таким 
образом, у пациентов был установлен гипогонадотропный гипогонадизм.  

3.Высокая результативность выявления микроделеций Y у представленных пациентов 
свидетельствует о необходимости продолжения исследований в данном направлении и 
рекомендации расширения показаний к тестированию на микроделеции AZF локуса Y 
хромосомы мальчиков и подростков с нарушением полового развития.  
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