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С индром Клайнфельтера (СК),

являясь одной из наиболее

распространенных врожден-

ных эндокринных патологий, до сих

пор относится к числу самых частых

заболеваний, остающихся без пра-

вильной диагностики и лечения. По-

явление современных, эффективных

и безопасных пролонгированных

форм андрогенных препаратов (на-

пример, Небидо) сделало возможным

лечение данного синдрома, что поз-

воляет не только повысить качество

жизни пациентов с СК, но и при свое-

временном назначении избежать всех

последствий гипогонадизма, харак-

терных для данного заболевания. 

В связи с этим крайне актуальным

является вопрос своевременной ди-

агностики данного заболевания, не-

редко имеющего множество “клини-

ческих масок”. С учетом столь высо-

кой распространенности данной па-

тологии считаем, что всем мужчинам

после 20 лет необходимо проводить

гормональный скрининг, включа-

ющий определение уровней лютеи-

низирующего (ЛГ), фолликулости-

мулирующего (ФСГ) гормонов и те-

стостерона (ТС). 

Распространенность и этиология 

СК является крайне распространен-

ной патологией, в мужской популяции

он встречается с частотой 0,2 %. Таким

образом, на каждых 500 новорожденных

мальчиков приходится 1 ребенок с дан-

ной патологией (для сравнения: врож-

денная дисфункция коры надпочечни-

ков наблюдается в 1 случае на 10–25 тыс.

новорожденных). Число пациентов с

данной патологией только в одной Мос-

кве должно составлять 10 тыс., однако

при этом далеко не каждый эндокрино-

лог сталкивается с СК в своей практиче-

ской деятельности. 

СК является не только самой частой

формой мужского гипогонадизма, бес-

плодия, эректильной дисфункции, ги-

некомастии, но и одной из наиболее

распространенных эндокринных пато-

логий, занимая третье место после са-

харного диабета и заболеваний щито-

видной железы. Однако есть основания

предполагать, что примерно у половины

больных на протяжении всей их жизни

этот синдром остается нераспознанным

[1]. Такие пациенты могут наблюдаться у

врачей различных специальностей с

осложнениями, связанными с отсут-

ствием терапии основного заболевания,

т. е. с проявлениями и последствиями

гипогонадизма. Возможные “маски” СК

представлены в табл. 1. 

Около 80 % случаев заболевания свя-

зано с врожденным нарушением числа

хромосом – 47, XXY. У остальных 

20 % больных имеется мозаицизм 46,

XY/47, XXY, одна или несколько доба-

вочных Y-хромосом (например, 48,

XXYY), более выраженные X-хромо-

сомные анеуплоидии (48, XXXY; 49,

XXXXY) или структурно аномальные

X-хромосомы. 

Классификация по Wilkins L. (1963) в

модификации Кулаковой Т.А. (1983)

объединяет все разновидности анеу-

плоидий у пациентов с мужским фено-

типом и увеличением числа хромосом 

Х и Y, а также различные их мозаичные

формы, сопровождающиеся дисгенези-

ей семенных канальцев. Однако некото-

рые авторы считают, что отличительные

клинические признаки носителей таких

анеуплоидий от классических случаев

СК (47, XXY) ставят под сомнение по-

добную точку зрения (Голубева И.В.,

1980; Курило Л.Ф., 1996). 

Нарушение числа хромосом обусло-

влено их нерасхождением либо при мей-

озе на ранней стадии развития зароды-
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Таблица 1. Наиболее частые “маски” синдрома Клайнфельтера

Клинические проявления 
Возможные “маски”, диагнозы/специалисты, у которых

наблюдаются пациенты

Бесплодие Идиопатическое бесплодие/урологи, андрологи

Гинекомастия Пубертатная гинекомастия/педиатры, эндокринологи, хирурги

Ожирение Алиментарное ожирение/терапевты

Боли в спине, костях Остеохондроз/невропатологи

Задержка интеллектуального развития Отставание в интеллектуальном развитии/психологи, психиатры

Нарушение углеводного обмена Сахарный диабет/эндокринологи

Ретенция и дистония клыков верхней челюсти, патологическая
стираемость жевательной поверхности моляров, хронический
катаральный гингивит, резорбция межзубных перегородок

Патология формирования зубов/стоматологи
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шевых клеток, либо при митотическом

делении клеток на начальных этапах ра-

звития эмбриона. Преобладает патоло-

гия мейоза; в 2/3 случаев нерасхождение

имеет место при материнском оогенезе и

в 1/3 – при отцовском сперматогенезе.

Фактором риска возникновения СК яв-

ляется, по-видимому, возраст матери;

связь с возрастом отца не установлена. 

В отличие от многих других анеуплои-

дий СК не ассоциирован с повышенным

риском абортов и не является летальным

фактором. 

Клинические проявления СК

СК обычно клинически проявляется

лишь после полового созревания и поэ-

тому диагностируется относительно поз-

дно. Тем не менее при внимательном

подходе к ребенку на разных этапах по-

лового созревания можно заподозрить

СК, поскольку внешне такие пациенты

имеют ряд характерных признаков 

(рис. 1). До начала полового развития

удается отметить только отдельные ха-

рактерные физические признаки, такие

как длинные ноги, высокая талия, высо-

кий рост. К началу полового созревания

формируются характерные пропорции

тела: подростки часто оказываются вы-

ше сверстников, но в отличие от типич-

ного евнухоидизма размах рук у них ред-

ко превышает длину тела, ноги заметно

длиннее туловища. Кроме того, некото-

рые дети с данным синдромом могут 

испытывать трудности в учебе и выраже-

нии своих мыслей. 

В некоторых руководствах указывает-

ся, что у пациентов с СК отмечается нес-

колько сниженный объем яичек до пе-

риода полового созревания. Это утвер-

ждение является неверным, поскольку

до периода полового созревания объем

яичек у всех мальчиков небольшой – ме-

нее 1 см3. 

В подростковом возрасте СК чаще

всего проявляется увеличением груд-

ных желез, хотя в некоторых случаях

этот признак может и отсутствовать.

Однако необходимо отметить, что у

60–75 % здоровых подростков пубер-

татного возраста также отмечается уве-

личение грудных желез – пубертатная

гинекомастия, которая, однако, само-

стоятельно проходит в течение 2 лет, в

то время как у пациентов с СК гинеко-

мастия сохраняется на всю жизнь. Ги-

некомастия при СК двусторонняя и,

как правило, безболезненная. Ранее

считалось, что при данном заболева-

нии существует высокий риск возни-

кновения рака молочных желез, одна-

ко в исследовании, проведенном в Да-

нии и включившем 696 человек с СК

[5], это не было подтверждено. 

Считается, что типичным проявлени-

ем СК является наличие маленьких

плотных яичек. Данный признак пато-

гномоничен для данного заболевания,

практически не встречается при других

формах гипогонадизма, однако отмеча-

ется далеко не у всех пациентов с дан-

ным синдромом. Таким образом, отсут-

ствие маленьких и плотных яичек не ис-

ключает наличия СК. 

Раннее начало гормональной терапии

позволяет избежать или значительно

уменьшить проявления гинекомастии,

поэтому начинать терапию половыми

гормонами стоит сразу при установле-

нии диагноза.
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Если гинекомастия уже развилась, то,

как правило, она имеет необратимый ха-

рактер и в отличие от пубертатной или

возрастной гинекомастии не поддается

медикаментозному лечению. В случае

возникновения у пациента дискомфор-

та, обусловленного гинекомастией,

необходимо проведение хирургической

операции. 

В постпубертатном периоде наиболее

частыми причинами обращения пациен-

тов с СК к врачу являются бесплодие и на-

рушение половой функции. У 10 % муж-

чин с азооспермией обнаруживается СК. 

Практически в 100 % случаев у паци-

ентов с СК отмечается андрогенный де-

фицит той или иной степени выражен-

ности. Андрогенный дефицит, как пра-

вило, развивается после наступления

полового созревания, поэтому у 60 %

больных половой член имеет нормаль-

ные размеры. Степень вирилизации

больных сильно варьируется, но в боль-

шинстве случаев отмечается оволосение

лобка по женскому типу, а также недо-

статочный рост волос на лице. После 25-

летнего возраста примерно 70 % боль-

ных жалуются на ослабление полового

влечения и потенции. Из-за сниженной

продукции андрогенов часто развивают-

ся остеопороз и мышечная слабость [6].

У трети больных имеется варикозное

расширение вен голеней с изъязвления-

ми [2]. Нередко наблюдаются ожирение,

нарушение толерантности к глюкозе и

сахарный диабет. 

Заболевание может сопровождаться

соматическими расстройствами. Неко-

торые больные предъявляют жалобы на

слабость, боли в области сердца, в ниж-

них конечностях, повышенную потли-

вость, головные боли и головокружение.

У пациентов отмечают деформации уш-

ных раковин, алопецию, катаракту, дер-

матоглифические особенности, радио-

ульнарный синостоз, сколиоз, невроло-

гические нарушения, пороки сердца, од-

нако эти признаки не имеют диагности-

ческого значения. При мозаицизме 

(46, XY/47, XXY) клинические симпто-

мы выражены слабо, и отдельные боль-

ные могут сохранять, хотя и сниженную,

способность к оплодотворению.

У пациентов с СК существует повы-

шенный риск развития опухолей из за-

родышевых клеток. Эти опухоли встре-

чаются преимущественно у больных в

возрасте 15–30 лет. Гистологически они

представляют собой терато- и хорион-

карциномы. Причина более частого ра-

звития таких опухолей остается неясной.

Обсуждаются роль миграции переродив-

шихся зародышевых клеток, а также 

нарушения числа хромосом [4]. 

У некоторых пациентов с СК снижен

интеллект и ограничены вербальные и

познавательные способности. Они

плохо успевают в школе и не могут до-

стичь профессиональных успехов

(Propping, 1989; Ratcliffe S., 1994; 

Rovet, 1995). Физические и психологи-

ческие особенности приводят к отчуж-

дению таких больных от сверстников.

С этим, возможно, связано проявление

у отдельных больных криминаль-

ных наклонностей. Высокая степень

анеуплоидии половых хромосом 

(48, XXXY и т. п.) ассоциируется с 

явной умственной отсталостью.

Около 15 % пациентов с СК (полные и

мозаичные формы) страдают олигофре-

нией, обычно в степени легкой дебиль-

ности, что тоже не может считаться по-

стоянным диагностическим критерием

синдрома. При более глубоком наруше-

нии интеллекта отмечают аутизм, мни-

тельность, склонность к алкоголизму,

асоциальное поведение (Лазюк Г.И.,

1991). 

СК и возможность получения 

потомства

Ранее считалось, что пациенты с СК

бесплодны и способности к размноже-

нию у них нет. В настоящее время дан-

ная концепция пересмотрена в связи с

внедрением методов экстракорпораль-

ного оплодотворения и появлением дан-

ных о возможности присутствия зароды-

шевых клеток в яичках больных СК. Это

определило попытки применения мето-

да искусственного оплодотворения с за-

Таблица 3. Виды обследований, необходимых для постановки диагноза СК, и их результаты

Вид обследования Результаты

Кариотип 46 ХY

Гормональное обследование Уровни ЛГ, ФСГ повышены во всех случаях. Уровень общего ТС чаще снижен (в
некоторых случаях нормальный за счет повышения уровня ГСПС)

Таблица 2. Наиболее характерные клинические проявления СК

Органы и системы Клинические проявления

Мочеполовая система Гипоплазия яичек. Нарушение половой функции (снижение либидо, эректильная дисфунк-
ция, расстройства оргазма, уменьшение объема эякулята). Бесплодие (снижение фертиль-
ности эякулята, вплоть до азооспермии). Лобковое оволосение по женскому типу 

Вегетососудистые нарушения Чувство жара (“приливы”). Колебания уровня артериального давления. Кардиалгии.
Головокружение. Чувство нехватки воздуха 

Психоэмоциональные расстройства Повышенная раздражительность. Быстрая утомляемость. Снижение памяти и внимания.
Депрессивные состояния. Агрессивность, часто обусловленная неуверенностью в себе.
Снижение общего самочувствия, работоспособности, творческой продуктивности

Костно-мышечная система Высокий рост. Длинные ноги. Недостаточное развитие мышечной массы. Снижение
плотности костной ткани 

Эндокринные нарушения Абдоминальное ожирение. Увеличение грудных желез. Слабый рост волос на лице,
туловище, конечностях. Низкий рост волос на лбу. Нарушение толерантности к
углеводам 

Кожа Дряблая, атоничная кожа 
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бором генетического материала непо-

средственно из яичка. В отдельных слу-

чаях сперматозоиды действительно бы-

ли получены путем биопсии яичка, при-

чем даже у пациентов с азооспермией.

Полученные таким образом спермато-

зоиды были использованы для оплодо-

творения яйцеклеток, что привело к по-

лучению потомства. При этом описано

рождение здоровых детей, зачатых та-

ким образом [8, 10]. Для исключения

рождения детей с СК в случае получения

тестикулярных генетических клеток

необходимо исследовать их на наличие

гаплоидного набора хромосом: потом-

ство будет здоровым, если клетки содер-

жат гаплоидный набор – 23 Х или 23 Y,

или диплоидной набор 24 Х; если клетки

содержат диплоидной набор 24 ХY – 

потомство будет с СК. 

Диагностика

Считается, что заподозрить СК обыч-

но позволяет сочетание типичных кли-

нических признаков, таких как очень

маленький объем яичек (2–4 см3) и их

плотная консистенция, что отличает

этот синдром от вторичной атрофии яи-

чек, при которой они имеют более мяг-

кую консистенцию. Однако далеко не

все врачи, к которым обращаются дан-

ные пациенты, проводят андрологиче-

ское обследование с определением объе-

ма яичек, поэтому при ориентации на

данный признак, у большей части паци-

ентов диагноз не будет установлен. 

Иногда диагноз устанавливают у

больных, обращающихся по поводу

бесплодия. Учитывая частоту СК, а так-

же то, что практически все пациенты 

с данным синдромом сталкиваются 

в своей жизни с проблемой бесплодия,

мы считаем, что всем пациентам в вы-

раженными нарушениями сперматоге-

неза необходимо определять кариотип

для исключения или подтвержде-

ния СК. Практически у всех больных 

с кариотипом 47, XXY выявляется азо-

оспермия. Сперматозоиды при этом

удается наблюдать крайне редко, в ли-

тературе описаны (например, Terzoli 

и соавт., 1992) и исключительно редкие

случаи спонтанного отцовства. 

В биоптатах тестикул при СК отмеча-

ют значительное снижение числа поло-

вых клеток: отдельные сперматогонии

обнаруживаются лишь в единичных ка-

нальцах (Ronel R. и соавт., 2000; Kitamu-

ra M. и соавт., 2000). К пубертатному пе-

риоду наблюдается усиленная пролифе-

рация интерстициальных клеток, об-

наруживаются дегенерация и гиалини-

зация семенных канальцев (Кирпатов-

ский И.Д., Голубева И.В., 1992; Кури-

ло Л.Ф., 1996).

Ранее для постановки диагноза “син-

дром Клайнфельтера” использовали

простой и доступный метод – выявление

телец Барра в соскобе щеки. Однако, по-

скольку этот метод часто дает ошибоч-

ные результаты и не заменяет обязатель-

ного в таких случаях хромосомного ана-

лиза, считаем, что он имеет лишь исто-

рическое значение. 

Только анализ, проведенный на лим-

фоцитах, может доказать наличие СК по

присутствию дополнительной Y хромо-

сомы (рис. 2). Иногда при хромосомном

анализе обнаруживается нормальный

мужской кариотип, однако отмечается

мозаицизм при проведении кариотипи-

рования на кожных фибробластах или

биоптатах яичка. 

Более чем у 80 % больных с кариоти-

пом 47, XXY отмечается первичный ги-

погонадизм, т. е. сниженная секреция

ТС в яичках, при повышенных уровнях

гонадотропинов ЛГ и ФСГ. При этом со-

держание ЛГ и ФСГ превышает норму в

несколько раз. Особенно высоким быва-

ет уровень ФСГ. Нередко повышение

уровней гонадотропинов при нормаль-

ном содержании общего ТС является

первым лабораторным признаком СК,

поэтому у всех мужчин с резко повы-

шенными их уровнями необходимо ис-

ключить данный синдром. 

Уровень эстрадиола при СК в среднем

выше, чем у здоровых мужчин, что скорее

всего объясняется избыточным количе-

ством жировой ткани и повышением в

ней активности ароматазы, в результате

чего усиливается процесс ароматизации

ТС в эстрогены. Одновременное повы-

шение концентрации глобулина, связы-

вающего половые гормоны (ГСПГ), в сы-

воротке еще больше снижает содержание

биологически активного свободного ТС.

В гормональных показателях у пациентов

с СК могут наблюдаться некоторые ва-

риации (рис. 3), однако во всех случаях

наблюдается значительное повышение

уровня ФСГ, что является наиболее точ-

ным гормональным маркером СК. 
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Лечение

Поскольку более чем у 80 % пациен-

тов с СК имеется гипогонадизм, они

нуждаются в пожизненной заместитель-

ной терапии препаратами ТС. Замести-

тельную терапию следует начинать как

можно раньше, чтобы предотвратить по-

явление симптомов и последствий ан-

дрогенной недостаточности. Гормональ-

ная терапия обычно не приводит к ис-

чезновению гинекомастии. Если это со-

стояние беспокоит больного, можно

прибегнуть к мастэктомии, выполняе-

мой опытным специалистом в клинике

пластической хирургии.

Как показано, в частности, Nielsen J. и

соавт. (1988), ранняя заместительная те-

рапия ТС не только снимает такие сим-

птомы, как анемия, остеопороз, мышеч-

ная слабость и нарушение половой функ-

ции, но и способствует социальной адап-

тации больных и их интеграции в обще-

ственную жизнь [7]. При СК лучше ис-

пользовать препараты ТС длительного

действия. Ранее в нашей стране было за-

регистрировано два андрогенных препа-

рата с относительно длительным дей-

ствием – Сустанон-250 и Омнадрен-250,

инъекции которых необходимо делать

2–3 раза в месяц. Эти препараты являют-

ся смесью четырех эфиров ТС – ТС ка-

проната, изокапроната, пропио-ната и

фенилпропионата, которые характеризу-

ются разной фармакокинетикой. ТС про-

пионат начинает действовать быстро, од-

нако к концу первого дня его действие

практически прекращается; фенилпро-

пионат и изокапронат начинают действо-

вать примерно через сутки, их действие

продолжается до 2 недель, а самый дли-

тельно действующий – капронат, его дей-

ствие может продолжаться до 3–4 недель.

Существенным недостатком этих препа-

ратов являются колебания концентрации

ТС в крови от супра- до субфизиологиче-

ских показателей, что ощущается некото-

рыми больными. Кроме того, супрафи-

зиологические подъемы содержания ТС 

в некоторых случаях ведут к повышению

гематокрита, что требует не только кон-

троля за состоянием крови, но иногда и

отмены препарата. 

В 2005 г. для больных с андрогенной

недостаточностью стал доступен новый

препарат ТС с по-настоящему длитель-

ным действием – тестостерона ундекано-

ат (Небидо) в виде масляного раствора,

который во всем мире признан препара-

том выбора для проведения длительной

заместительной гормональной терапии

гипогонадизма любого генеза, в т. ч. при

СК. Небидо – препарат-депо с замедлен-

ным высвобождением действующего ве-

щества; инъекции делают 1 раз в 3 меся-

ца, т. е. всего 4 раза в год. Такой режим те-

рапии является значительным преиму-

ществом перед Сустаноном-250 или Ом-

надреном-250, при лечении которыми

требуется от 12 до 36 инъекций в год в за-

висимости от метаболизма данных пре-

паратов у конкретного пациента. Небидо

длительно поддерживает уровень ТС в

сыворотке крови на физиологическом

уровне, что позволяет надежно и эффек-

тивно ликвидировать и предотвращать

симптомы недостаточности ТС. Он зна-

чительно лучше переносится пациента-

ми, чем ранее известные препараты для

внутримышечного введения, поскольку

после инъекции Небидо уровень ТС в те-

чение 12 недель поддерживается в физио-

логических пределах без патологических

повышений и снижений. Важным преи-

муществом препарата является и быстрое

наступление эффекта. После введения

Небидо, тестостерона ундеканоат, посте-

пенно высвобождается из депо и расще-

пляется эстеразами сыворотки крови на

ТС и ундеканоат. Повышение уровня ТС

в сыворотке крови до физиологических

значений по сравнению с исходным от-

мечается уже на следующий день после

инъекции. 

Клинические исследования проде-

монстрировали высокую эффективность

использования Небидо. В результате его

применения отмечено достоверное уве-
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личение мышечной массы и силы, сни-

жение количества жировой ткани, повы-

шение сексуального влечения и улучше-

ние эректильной функции [3, 9]. Кроме

того, Небидо положительно влияет на

липидный спектр: при длительной тера-

пии отмечается снижение уровня обще-

го холестерина, а также холестерина ли-

попротеидов низкой плотности. 

Небидо хорошо переносится: побоч-

ные эффекты (диарея, головная боль,

боли в суставах, потливость, акне, боли в

груди) встречаются редко. Рекомендо-

ванный интервал между инъекциями в

ходе клинических исследований не со-

блюдали лишь 2 % пациентов. Местные

реакции в виде покраснения, уплотне-

ния, чувства давления после инъекции

отмечены у 8 из 90 пациентов (в 9 слу-

чаях на 733 инъекции). 

По нашему мнению, Небидо является

высокоэффективным средством лече-

ния пациентов с СК. 

Побочные эффекты 

андрогенотерапии

Лечение андрогенами при СК являет-

ся заместительной терапией, которая

обеспечивает нормальный физиологи-

ческий уровень ТС, поэтому при пра-

вильно подобранной дозе никаких по-

бочных эффектов от проводимой тера-

пии быть не может. 

При превышении дозы возможно 

развитие следующих побочных эффек-

тов, связанных с передозировкой андро-

генов:

• полицитемия; 

• резкое усиление полового влечения; 

• приапизм; 

• задержка жидкости, отеки; 

• акне, себорея, облысение. 

Мониторинг пациентов 

с синдромом Клайнфельтера,

находящихся на заместительной

андрогенотерапии 

Мониторинг пациентов с СК должен

осуществляться не реже 1 раза в 6–12 ме-

сяцев и включать следующие методы 

обследования: 

• общий анализ крови; 

• биохимический анализ крови; 

• гормональный анализ крови, включа-

ющий определение уровней ТС и ЛГ

(наличие повышенного уровня ЛГ на

фоне андрогенотерапии свидетель-

ствует о недостаточной дозе вводимо-

го андрогенного препарата). Гормо-

нальный анализ должен проводиться

за 1–2 дня до планируемой инъекции

андрогенного препарата; 

• денситометрия (для пациентов, у ко-

торых на момент постановки диагноза

были диагностированы остеопения

или остеопороз). 

Заключение

С развитием современной фармаколо-

гии и появлением эффективных и безо-

пасных андрогенных препаратов, казалось

бы, трудностей с лечением любых форм

гипогонадизма быть не должно. Однако

СК, являясь одной из наиболее распро-

страненных врожденных эндокринных

патологий, до сих пор относится к числу

самых частых заболеваний, остающихся

без правильной диагностики и лечения. 

В связи с этим крайне актуальным являет-

ся вопрос своевременной диагностики

данного заболевания, нередко имеющего

множество “клинических масок”. Учиты-

вая столь высокую распространенность

данной патологии, мы считаем, что всем

мужчинам после 20 лет необходимо про-

водить гормональный скрининг, вклю-

чающий определение ЛГ, ФСГ и ТС. 
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