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ANNOTATION 
Congenital malformations of the reproductive system organs represent a significant factor in female 
infertility and are traditionally associated with an unfavorable obstetric prognosis. Although the 
implementation of modern assisted reproductive technologies (ART) has substantially expanded 
therapeutic possibilities, the effectiveness of these programs is largely determined by the timely 
verification of the anomaly. Optimization of reproductive outcomes requires not only early diagnosis 
of malformations but also the development of rational patient management algorithms, including 
targeted endometrial preparation for implantation  
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АННОТАЦИЯ 

Врожденные аномалии развития органов репродуктивной системы являются значимым 
фактором женской инфертильности и традиционно ассоциированы с неблагоприятным 
акушерским прогнозом. Несмотря на то, что внедрение современных методов 
вспомогательных репродуктивных технологий (ВРТ) существенно расширило 
терапевтические возможности, эффективность данных программ во многом детерминирована 
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своевременностью верификации порока. Оптимизация репродуктивных исходов требует не 
только ранней диагностики мальформаций, но и разработки рациональных алгоритмов 
ведения пациенток, включающих таргетную подготовку эндометрия к имплантации 
Ключевые слова: врожденные аномалии развития половых органов, двурогая матка, 
генетика, диагностика, аплазия матки и влагалища 
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AYOLLAR JINSIY YO‘LLARI TUG‘MA ANOMALIYALARINING ETIOLOGIYASI VA 

MOLEKULYAR-GENETIK IDENTIFIKATSIYASI 
ANNOTATSIYA 

Reproduktiv tizim a’zolarining tug‘ma rivojlanish nuqsonlari ayollar bepushtligining muhim omili 
hisoblanadi va an’anaviy ravishda noxush akusherlik prognozi bilan bog‘liqdir. Zamonaviy 
yordamchi reproduktiv texnologiyalar (YRT) usullarining joriy etilishi terapevtik imkoniyatlarni 
sezilarli darajada kengaytirgan bo‘lsa-da, ushbu dasturlarning samaradorligi ko‘p jihatdan nuqsonni 
o‘z vaqtida aniqlashga (verifikatsiya qilishga) bog‘liq. Reproduktiv natijalarni optimallashtirish 
nafaqat malformatsiyalarni erta tashxislashni, balki bemorlarni boshqarishning ratsional 
algoritmlarini ishlab chiqishni, jumladan, endometriyni implantatsiyaga maqsadli (target) 
tayyorlashni talab etadi.  
Kalit so'zlar: jinsiy organlarning anomaliyalari, ikki shoxli bachadon, genetika, diagnostika, 
bachadon va qin aplaziyasi. 
 

Проблема репродукции человека представляет собой сложный междисциплинарный 
узел, объединяющий биологические, медицинские, социально-демографические и этические 
аспекты. Повышенное внимание к исследованиям в этой области продиктовано 
сохраняющейся неблагоприятной демографической ситуацией [1, 3, 4, 6]. 

В современной европейской клинической практике утвердился подход к раннему 
обследованию пациенток: диагностический поиск инициируется уже в возрасте 12–13 лет при 
отсутствии вторичных половых признаков, не дожидаясь наступления 15–20 лет. 
Своевременная верификация этиологических факторов врожденных пороков развития (ВПР) 
женских половых органов позволяет не только оптимизировать лечебную тактику и снизить 
уровень гинекологической заболеваемости, но и существенно повысить качество жизни 
данной категории больных [1, 3, 4, 6]. 

Для формирования исчерпывающего представления об анатомических особенностях 
порока развития матки и влагалища необходим комплексный диагностический алгоритм, 
сочетающий инвазивные и неинвазивные методики. В качестве первичного скринингового 
метода при всех формах мальформаций традиционно применяется двухмерное ультразвуковое 
исследование (2D-УЗИ). Данный метод характеризуется неинвазивностью, доступностью и 
высокой информативностью в отношении визуализации анатомических структур, однако его 
диагностическая ценность в значительной степени детерминирована техническими 
характеристиками оборудования и квалификацией врача-исследователя [2, 6, 7]. 

В современной гинекологической практике выбор метода исследования напрямую 
коррелирует с необходимой точностью и доступностью ресурсов. 3D-ультразвуковое 
исследование представляет собой значительный шаг вперед по сравнению с классической 
сонографией. Благодаря возможности объемной реконструкции, этот метод обеспечивает 
высокую воспроизводимость результатов и позволяет детально визуализировать 
анатомические особенности влагалища и шейки матки. Несмотря на информативность, 
сопоставимую с экспертными методами, 3D УЗИ остается менее распространенным 
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инструментом, так как его внедрение ограничивается дефицитом высокотехнологичного 
оборудования и потребностью в узкоспециализированных кадрах [4,7]. 

Статус «золотого стандарта» в верификации пороков развития прочно 
удерживает магнитно-резонансная томография (МРТ). Ее ключевое преимущество 
заключается в предоставлении исчерпывающих трехмерных данных о строении органов 
малого таза и состоянии брюшины (за исключением оценки проходимости маточных труб). 
МРТ является незаменимым инструментом при комплексных и обструктивных аномалиях, 
позволяя одновременно выявить сопутствующие патологии других систем организма. Однако 
высокая стоимость процедуры, ограниченная доступность аппаратов и сложность 
интерпретации снимков требуют участия рентгенологов высшей квалификации [3,8,9]. 

Для оценки состояния цервикального канала и внутренней архитектуры матки 
применяется эхогистеросальпингография (Эхо-ГСГ). Этот малоинвазивный метод 
ориентирован на изучение полостных структур, однако его диагностическая ценность во 
многом субъективна и зависит от мануальных навыков врача. Существенным риском метода 
является вероятность ложноотрицательных заключений: некорректная установка катетера или 
избыточное расширение полости матки контрастным веществом могут деформировать 
естественные контуры органа, маскируя истинную патологию [46, 48]. 

Рентгеновская гистеросальпингография (РГСГ) дает информацию только о полости 
матки и трубах. РГСГ является инвазивным, болезненным методом исследования. Данный 
способ диагностики не позволяет оценить внешний контур матки, дифференцировать 
внутриматочную перегородку от двурогой формы матки, не дает информацию о наличии 
рудиментарного замкнутого рога и не может быть использован при вагинальной и/или 
цервикальной непроходимости [4,7]. 

Гистероскопия является малоинвазивной процедурой и предоставляет достоверную 
информацию о состоянии стенок влагалища, цервикального канала и полости матки, хотя и не 
оценивает внешние контуры или толщину стенки матки. Для детального изучения наружной 
архитектоники матки, состояния брюшины и выявления сопутствующей гинекологической 
патологии в клинической практике применяется лапароскопия. Этот метод, будучи 
инвазивным, обладает уникальным преимуществом — возможностью мгновенного перехода 
от диагностического осмотра к хирургической коррекции выявленных нарушений. 

Тем не менее, лапароскопический доступ имеет свои ограничения: 
 Ограничение визуализации: хирург видит только поверхность органов, что не 

позволяет объективно измерить толщину миометрия (стенок матки). 
 Субъективный фактор: точность диагноза напрямую коррелирует с 

клиническим опытом оперирующего врача. 
 Технические рамки: визуальный ряд ограничен двухмерным изображением 

(аналогично гистероскопии), что может затруднять оценку объемных соотношений тканей. 
Диагностические аспекты аплазии органов малого таза 
При аплазии матки и влагалища патологическая картина часто дополняется 

формированием рудиментарных маточных рогов (одного или двух), которые обычно 
локализуются у боковых стенок таза. Особую клиническую значимость представляет наличие 
в этих рудиментах активно функционирующего эндометрия, что требует своевременного 
обнаружения. 

Первичным диагностическим звеном для таких пациенток является ультразвуковое 
исследование, позволяющее на ранних этапах заподозрить порок развития. Важно учитывать, 
что аплазия редко бывает изолированной. Данная категория пациенток находится в группе 
риска по следующим направлениям: 

1. Сочетанные гинекологические заболевания: нередко выявляются кисты и 
опухоли яичников, а также наружный генитальный эндометриоз. 

2. Экстрагенитальные пороки: аномалии развития органов репродуктивной 
системы часто ассоциированы с системными нарушениями. В их числе: 
1. Патологии мочевыводящих путей (например, аплазия почки). 
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2. Деформации скелета и аномалии развития сердечно-сосудистой системы. 
3. Нарушения со стороны органов слуха 

Для подробного уточнения анатомических структур и наличия 
генитальной/экстрагенитальной патологии в последующем применяют метод МРТ. На 
диагностических МРТ снимках не определяются матка и влагалище, а визуализируются 
мышечные валики - маточные рудименты. Яичники, как правило, расположены высоко 
пристеночно. В некоторых случаях обнаруживается одна единственная нормальная почка или 
тазовая дистопия почки, реже ее удвоение или удвоение чашечно-лоханочной системы [1, 
2,3,5]. 

Диагностика аплазии влагалища при функционирующей матке начинается с 
проведения УЗИ, где предоставляется возможным увидеть наличие гематометры и/или 
гематокольпоса, а также определить протяженность аплазированной части влагалища. При 
полной аплазии влагалища визуализируются гематометра и гематосальпинкс и, нередко, 
эндометриоидные кисты яичников, а при частичной аплазии влагалища - гематокольпос. МРТ 
позволяет увидеть более обширные изображения, заподозрить патологию экстрагенитальной 
системы и достоверно поставить диагноз [1, 2,3,5]. 

Диагноз однорогая матка на первом этапе обследования выявляется по данным УЗИ, 
где определяется вытянутой формы тело матки и отходящая от нее одна маточная труба, 
иногда можно заподозрить рудиментарный рог [1, 2,3,5,7,10]. 

Однорогую матку можно также диагностировать с помощью гистеросальпингографии 
(ГСГ), но при этом мы получаем информацию только о полости матки в форме веретена, 
сужающегося на вершине и часто смещенной в сторону таза. В целом, картина напоминает 
один рог двурогой матки. Наличие не сообщающегося с основной полостью рудиментарного 
рога не может быть обнаружено с помощью ГСГ. На МРТ картине можно увидеть два 
отдельных рога матки, четко отделенных друг от друга тканью миометрия. Меньший по 
размеру рог матки считается рудиментарным. Сообщающийся рудиментарный рог однорогой 
матки должен быть идентифицирован как заполненный контрастным веществом на ГСГ или 
определен на МРТ [1, 2,3,5,9,10,11]. 

Рудиментарный рог при однорогой матке может быть функционирующим 
(содержащим эндометрий) или нефункционирующим (содержащим фиброзную ткань). Когда 
эндометрий присутствует в рудиментарном роге (полости), на МРТ выявляется зона 
повышенной эхогенности. При наличии нефункционирующего рудиментарного определяется 
волокнистая ткань и низкий сигнал на Т2-взвешенных МР- изображениях. Как обсуждалось 
ранее, рудиментарный рог при однорогой матке может также сообщаться или не сообщаться 
с основной маткой, следовательно, сочетание ГСГ и МРТ помогает поставить окончательный 
и правильныйдиагноз [1, 2,3,5,7]. 

При гистероскопии полость однорогой матки округлая в отличие от нормальной 
треугольной формы. Определяется одно устье маточной трубы. Если имеется замкнутый 
рудиментарный рог, то определяется характерное рубцовое втяжение в месте отхождения 
рога. Во время лапароскопии определяется рудиментарный рог, который по размеру меньше 
основной матки и отходит чуть выше внутреннего зева, расположен на латеральной стороне 
[1, 2,3,5,8,11]. 

Двурогая матка характеризуется наличием двух симметричных полостей, которые 
объединяются в каудальном направлении. В зависимости от уровня разделения выделяют два 
основных типа данной аномалии: 

 Частичное разделение: полости сообщаются друг с другом, как правило, на 
уровне перешейка. 

 Полное разделение: расщепление достигает уровня внутреннего зева шейки 
матки. 

Общим признаком для обеих форм является наличие единой шейки матки и 
сохранение сообщения между полостями. 



БИОМЕДИЦИНА ВА АМАЛИЁТ ЖУРНАЛИ  |  ЖУРНАЛ БИОМЕДИЦИНЫ И ПРАКТИКИ  |  JOURNAL OF BIOMEDICINE AND PRACTICE                            №2 | 2026  

16 

С точки зрения диагностики, наиболее информативными методами признаны УЗИ и 
МРТ, так как они позволяют провести комплексную оценку органа — одновременно изучить 
и внутреннюю архитектонику полостей, и внешние очертания матки. В отличие от них, 
узкоспециализированные методы имеют «слепые зоны»: ГСГ и гистероскопия дают 
представление исключительно о внутреннем рельефе, а лапароскопия — только о наружном 
контуре. Поскольку изолированное использование эндоскопических методов может привести 
к неверному выбору лечебной тактики, в клинической практике их необходимо применять 
строго в сочетании друг с другом. 

Дифференциальная диагностика удвоения матки и внутриматочных перегородок 
При полном удвоении матки и влагалища визуализирующая диагностика (УЗИ, 

МРТ) выявляет две изолированные, широко разнесенные матки, не имеющие сообщения 
между собой. Данная аномалия сопровождается наличием двух шеек матки и двух влагалищ, 
разграниченных продольной перегородкой. 

Особую сложность представляет дифференциация единой полости матки, разделенной 
перегородкой, от других пороков. Ключевым критерием здесь выступает анализ наружного 
контура дна матки: 

 

Вид аномалии Характеристика наружного контура (по данным МРТ/УЗИ) 

Внутриматочная 
перегородка 

Наружный контур остается ровным, матка выглядит как единая 
структура. 

Седловидная матка Наблюдается незначительное углубление (расщелина) по 
внешнему контуру. 

Двурогая матка Выявляется глубокая расщелина, доходящая до уровня 
внутреннего зева. 

 
Дополнительным уточняющим методом может 

выступать эхогистеросальпингография (Эхо-ГСГ). При раздельном введении контраста в 
каждый цервикальный канал (в случае удвоения шеек) визуализируются два обособленных 
рога, каждый из которых по своей морфологии имитирует однорогую матку. 

Особое внимание в клинической практике требует полная внутриматочная 
перегородка, которая при проведении гистеросальпингографии (ГСГ) может имитировать 
иные формы удвоения. Решающую роль в дифференциальной диагностике здесь играет МРТ: 
метод позволяет четко отличить полную перегородку (при которой наружный контур дна 
матки остается ровным и сохранным) от истинного удвоения матки, характеризующегося 
наличием двух изолированных рогов и двух шеек. Стоит отметить, что стандартное 
ультразвуковое исследование зачастую не обладает достаточной разрешающей способностью 
для надежной верификации перегородки и ее дифференциации от неполных форм. 

Седловидная деформация матки визуализируется при помощи УЗИ, ГСГ и МРТ как 
пологое, широкое вдавление в области дна. В современной литературе статус этой аномалии 
остается дискуссионным. Из-за наличия углубления в верхней части матки ее нередко 
классифицируют как мягкий вариант двурогой матки. При этом в экспертном сообществе нет 
единого консенсуса относительно критериев оценки: часть специалистов опирается на 
изменение наружного контура органа, в то время как другие считают определяющим рельеф 
внутренней полости. 

Для выявления Т-образной матки эффективен широкий спектр методов: УЗИ, МРТ, 
Эхо-ГСГ и прямая гистероскопия. Важно подчеркнуть, что лапароскопический осмотр в 
данном случае абсолютно неинформативен, так как аномалия затрагивает исключительно 
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внутреннюю архитектуру органа, не меняя его внешнего вида. Развитие и внедрение 
высокотехнологичных методов визуализации в последние годы значительно повысило 
частоту выявления как классических, так и крайне редких, сочетанных форм пороков развития 
гениталий. 

Врожденные аномалии представляют собой стойкие морфологические и 
анатомические изменения органов, формирующиеся в процессе внутриутробного онтогенеза 
под влиянием различных патогенных факторов. Генезис данных нарушений носит 
мультифакторный характер и может быть обусловлен как изолированными генными 
мутациями, так и их сложным сочетанным воздействием. Большинство современных 
исследователей придерживаются концепции дихотомического влияния, согласно которой 
формирование пороков является результатом взаимодействия эндогенных (наследственная 
предрасположенность) и экзогенных (факторы окружающей среды) триггеров. 

Ряд авторов акцентирует внимание на критической роли внешних тератогенных 
воздействий на плод. К наиболее значимым факторам, способным нарушить нормальный 
морфогенез гениталий, относятся: 

 Хроническая и острая гипоксия; 
 Термический стресс (гипер- и гипотермия); 
 Ионизирующее излучение и агрессивные химические агенты; 
 Инфекционные поражения, вызванные патогенными микроорганизмами; 
 Токсическое влияние алкоголя и других психоактивных веществ. 
Согласно статистическим данным, структура причин возникновения пороков развития 

выглядит следующим образом: 
1. Генетические и хромосомные нарушения (13–25%): в эту группу входят 

моногенные дефекты (аутосомные и сцепленные с полом), а также структурные перестройки 
хромосом (транслокации, делеции, дупликации и инверсии). 

2. Мультифакториальные аномалии: возникают при суммировании 
генетической нестабильности и неблагоприятного влияния среды. 

3. Изолированные внешние факторы (около 10%): дефекты, вызванные 
исключительно экзогенным воздействием. 

4. Идиопатические случаи (65%): подавляющее большинство аномалий на 
сегодняшний день остается без четко установленной этиологической причины. 

Внедрение генетических методов исследования в клиническую практику 
обследования пациенток с аномалиями матки и влагалища имеет стратегическое значение. Это 
позволяет не только верифицировать конкретный тип повреждения наследственных структур, 
но и проводить качественное медико-генетическое консультирование, прогнозируя риски 
манифестации подобных дефектов у последующих поколений. 

Генетическая детерминированность и этиология пороков развития 
Несмотря на обширную исследовательскую базу в области этиопатогенеза аномалий 

женских половых органов, ряд вопросов остается открытым. Современная генетика 
фокусируется на поиске специфических генов, провоцирующих данные нарушения. Особое 
внимание уделяется синдрому аплазии матки и влагалища, при котором у пациенток с 
нормальным женским фенотипом и кариотипом 46, XX наблюдается врожденное отсутствие 
матки и шейки матки. 

Синдромальные ассоциации и общность факторов 
Агенезия органов репродуктивной системы часто выступает не как изолированная 

патология, а как компонент сложных генетических состояний. К ним относятся: 
 Синдром Мак-Кьюсика — Кауфмана (мутации гена MKKS, локус 20p12); 
 Синдром Барде — Бидля (полигенная природа, включая ген MKKS); 
 Синдром Вольфа — Хиршхорна (делеция короткого плеча 4-й хромосомы); 
 Синдром Гольденхара. 
Наличие агенезии в структуре этих диагнозов указывает на возможную общность 

этиологических механизмов развития. 
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Эмбриогенез и патогенетические механизмы 
Выраженная гетерогенность аплазии матки и влагалища свидетельствует о 

молекулярных дефектах, возникающих в процессе формирования органов, связанных общим 
происхождением. 

Патологические изменения происходят на 5–6 неделе гестации, когда поражение 
промежуточной мезодермы нарушает нормальное слияние Мюллеровых протоков. 

Поскольку мочевыделительная система также формируется из мезодермального 
листка, это объясняет высокую частоту сочетанных аномалий, таких как агенезия или эктопия 
почек. 

Пересмотр взглядов на наследование 
Если ранее данный синдром рассматривался преимущественно как спорадический 

дефект, то накопленные данные о семейных формах заболевания позволяют 
аргументированно говорить о его генетической природе и наследственной 
предрасположенности. 

В случаях семейного проявления синдром Майера — Рокитанского — Кустера — 
Хаузера (МРКХ) наследуется по аутосомно-доминантному типу. При этом 
отмечается неполная пенетрантность и вариабельная экспрессивность признаков, что 
указывает на роль либо точечных мутаций в ключевых генах развития, либо на наличие 
микрохромосомного дисбаланса. Стоит отметить, что семейные формы заболевания остаются 
редким явлением: в литературе описано всего около 68 подобных случаев. 

Взаимосвязь с эндометриозом 
Согласно исследованиям Л.В. Адамян и соавторов, генетическая детерминированность 

характерна не только для аномалий развития матки и влагалища, но и для механизмов 
возникновения эндометриоза. 

Анализ клинических данных подтверждает коморбидность синдрома МРКХ с 
наружным и внутренним эндометриозом. Исследователи классифицируют эти патологии 
как мультифакторные состояния, в основе которых лежит комплекс причин: 

 Генетический полиморфизм и наследственная предрасположенность; 
 Гормональный дисбаланс; 
 Нарушение чувствительности рецепторов к эстрогену и прогестерону. 
Ключевые молекулярные регуляторы 
В современной научной дискуссии центральное место отводится изучению семейств 

генов WNT, HOXA и PAX. Данные генетические локусы признаны критически важными 
медиаторами нормального эмбриогенеза органов репродуктивной системы, и их дефекты 
рассматриваются как первичные звенья в формировании пороков развития. 

Гены семейства WNT являются фундаментальными регуляторами эмбриогенеза, играя 
ключевую роль в дифференцировке мочеполового тракта у млекопитающих. В этой группе 
выделяются два критически важных фактора: 

 WNT4: определяет половую дифференцировку и обеспечивает процесс 
инвагинации целомического эпителия. 

 WNT9B: экспрессируется в эпителиальных тканях Вольфовых протоков, 
способствуя нормальной элонгации (удлинению) Мюллеровых протоков. 

Мутации гена WNT4 и фенотипические особенности 
Ген WNT4 стал первым генетическим маркером, дефекты которого были 

патогенетически связаны с аплазией матки и сопутствующим гиперандрогенизмом. 
Молекулярный механизм здесь заключается в нарушении репрессии стероидных 

ферментов яичников: мутация провоцирует избыточную экспрессию 17&-гидроксилазы, что 
ведет к повышению уровня андрогенов. 

Клинические исследования (Biason-Lauber и др.) подтверждают редкость данной 
мутации, выявив её лишь у четырех пациенток с сочетанием аплазии матки и признаков 
маскулинизации. 

Дифференциальная диагностика и новые формы СМРКХ 
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Работы Philibert P. и соавторов (2008) расширили понимание патогенеза: 
функциональный анализ ДНК у пациенток с первичной аменореей показал, что 
гетерозиготные мутации WNT4 вызывают резкий подъем экспрессии ферментов биосинтеза 
андрогенов (в частности, 3β-гидроксистероиддегидрогеназы и 17&--гидроксилазы). Это 
позволило выделить СМРКХ с андрогенизацией в самостоятельную клиническую единицу, 
отличную от классической формы синдрома. 

Другие представители семейства WNT 
Исследования иных генов этого семейства дали неоднозначные результаты: 
1. WNT7A: Несмотря на его роль в развитии конечностей и мочеполовой системы, 

связь мутаций этого гена с синдромом МРКХ (по данным Ravel C. и др., 2009) не 
подтвердилась. 

2. WNT9B: В 2014 году была зафиксирована первая мутация этого гена у 
пациенток в китайской популяции, однако в последующих независимых исследованиях 
данная ассоциация не нашла статистического подтверждения. 

Возможная роль мутаций Wnt9b в СМРКХ была выявлена в недавнем исследовании, в 
котором авторы обнаружили пять гетерозиготных миссенс- мутаций и гетерозиготную 
нонсенс-мутацию у пациентов с МРКХ 1-го типа [2,4]. 

Гены, содержащие гомеобокс, принадлежат к большому семейству, включающему 
кластеры НОХ. Некоторые из Нох-генов (Ноха 9-13 и НохЬ 9-13) играют решающую роль в 
развитии женских репродуктивных путей и поэтому считаются предполагаемыми 
кандидатами в развитии синдрома МРКХ [3]. 

У человека мутации в гене Ноха 13 или делеция кластера генов НОХА в основном 
затрагивают мочеполовой тракт и скелет. Мутации в кодирующей области Ноха 13 вызывают 
ладонно-генитальный синдром (HFGS), который характеризуется дефектами слияния 
мюллерова протока у женщин (от продольной перегородки влагалища до удвоения матки и 
шейки) и пороками развития мочевыводящих путей у женщин [1, 2,3,5]. 

Удивительно, но делеция всего кластера НОХА не вызывает большего количества 
урогенитальных аномалий, чем одиночные моноаллельные мутации Ноха 13. Это 
предполагает, что либо моноаллельные доминантные мутации в Ноха 9, Ноха 10 или Ноха 11 
могут быть причиной синдрома MRKH, либо это может быть связано с другими механизмами, 
такими как неправильная регуляция генов НОХА, влияющая либо на скорость транскрипции, 
либо на пространственно-временную экспрессию: недавнее открытие мутации в промоторе 
гена Ноха 13 подтверждает эту гипотезу [1,7]. 

Ноха 9 экспрессируется в фаллопиевых трубах, Ноха 1 0 - в  матке, Ноха 11 — в матке 
и шейке матки, а Ноха 1 3 — в  верхней части влагалища [1,8]. 

Гены с широким спектром активности в раннем развитии (например, WT1, РАХ2, Ноха 
7 в Ноха 13 и РВХ1, также были предложены в качестве кандидатов на основе наблюдаемых 
фенотипов у мутантных мышей. Однако их роль в синдроме МРКХ впоследствии не была 
продемонстрирована [1, 2,3,5]. 

Научный интерес вызывают данные о том, что у одного из монозиготных близнецов 
развивается СМРКХ, а у другого - нет, что указывает на то, что заболевание обусловлено 
различиями в фенотипе. Таким образом, патогенетический механизм СМРКХ может включать 
эпигенетические изменения, обусловленные экологическими факторами [3]. 

Rail и соавторы (2011) исследовали различия в продуктах транскрипции и уровнях 
метилирования между пациентами с СМРКХ и здоровыми добровольцами с помощью 
общегеномного анализа. В ходе исследования двух генетических кластеров было выделено 
девять потенциально значимых генов, среди которых HOXA5, HOXA9, WISP2, CDH5, PEG10, 
MFAP5, LRRC32 и RALGPS2. Примечательно, что шесть из них непосредственно вовлечены 
в морфогенез женской репродуктивной системы. Сетевой анализ позволил определить «ядро» 
ключевых факторов, ответственных за развитие СМРКХ, в которое вошли WISP2, HOXA5, 
HOXA9, GATA4 и WT1. 

Гормональная регуляция и дегенерация протоков 
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Особая роль в патогенезе отводится генам WT1 и GATA4. Они участвуют в процессах 
половой дифференцировки через модуляцию экспрессии антимюллерова гормона (АМГ). 

Повышенная активность WT1 и GATA4 стимулирует синтез АМГ, что становится 
триггером для преждевременной дегенерации Мюллеровых протоков. 

Кроме того, по мнению ряда исследователей (Rail и др., 2011), этиология синдрома 
может быть связана с избыточным эстрогеновым воздействием и эктопической экспрессией 
генов HOXA, что в совокупности приводит к гипоплазии органов. 

Сочетанные аномалии и новые генетические маркеры 
Современные данные указывают на новые диагностические мишени: 
 GREB1L (GREB1F): Считается одним из наиболее многообещающих генов-

кандидатов. Мутации в нем коррелируют с сочетанной аплазией матки и почек, что 
подтверждает его критическую роль в формировании мочеполового тракта. 

 TCF2: Дефекты этого гена выявляются в семейных случаях, где аномалии 
развития матки (включая двурогую матку и аплазию) сочетаются с почечными патологиями 
или диабетическим анамнезом. 

Цитогенетические аспекты и хромосомный дисбаланс 
Значительная часть случаев нарушения полового развития обусловлена хромосомными 

перестройками. Хотя аномалии могут затрагивать широкий спектр хромосом (1–7, 10–18, 22 и 
X), систематический анализ выявил пять стабильно повторяющихся участков делеций и 
дупликаций: 

 1q21.1, 16p11.2, 17q12, 22q11.21 и Xp22. 
Данные микрохромосомные изменения обнаруживаются примерно у 10% пациентов с 

СМРКХ, что подчеркивает необходимость цитогенетического скрининга в диагностическом 
поиске. 

Заключение 
Современный взгляд на этиопатогенез синдрома Майера — Рокитанского — Кустера 

— Хаузера (СМРКХ) претерпел значительную эволюцию: от признания его спорадической 
аномалией до подтверждения его сложной генетической и многофакторной природы. 

1. Генетическая гетерогенность: СМРКХ характеризуется высокой степенью 
молекулярной вариабельности. Ключевыми генетическими предикторами выступают 
семейства генов WNT (особенно WNT4), HOXA и PAX, ответственные за эмбриогенез 
Мюллеровых протоков. Выявление мутаций в гене WNT4 позволило выделить отдельный 
клинический фенотип, сочетающий аплазию матки с гиперандрогенией. 

2. Системность поражения: Тесная эмбриональная связь между половой и 
мочевыделительной системами (промежуточная мезодерма) объясняет частое сочетание 
аплазии матки с аномалиями почек. Гены GREB1L и TCF2 являются наиболее 
перспективными маркерами для диагностики таких сочетанных пороков. 

3. Молекулярные механизмы: Одной из ведущих гипотез формирования порока 
считается нарушение регуляции антимюллерова гормона (АМГ) под влиянием генов WT1 и 
GATA4, что приводит к преждевременной регрессии Мюллеровых протоков у генетически 
женского плода. 

4. Перспективы диагностики: Несмотря на то, что семейные случаи составляют 
меньшинство, обнаружение повторяющихся хромосомных аберраций в локусах 1q21.1, 
16p11.2, 17q12, 22q11.21 и Xp22 примерно у 10% пациенток подчеркивает значимость 
цитогенетического анализа (микроматричного анализа) в клинической практике. 

Резюме: Дальнейший поиск специфических генетических полиморфизмов и изучение 
их взаимодействия с гормональными факторами необходимы для разработки методов ранней 
диагностики и медико-генетического консультирования семей с данной патологией. 
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