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JINSIY XROMOSOMALARDA GENLARNING ANORMAL KOʻRINISHI 
 
Ergashev Bekzod Jaloliddin oʻgʻli 
Central Asian Medical University Stomatologiya  
fakulteti talabasi  
E-mail: bekzodergashev0401@gmail.com  
Tel: +998 94 832 55 22 
ORCID: https://orcid.org/0009-0000-0382-0811  
Fargʻona, Oʻzbekiston 

Annotatsıya. Ushbu maqola XX erkak sindromi (46,XX testikulyar jinsiy rivojlanish buzilishi)ning klinik, 
molekulyar va genetik xususiyatlarini oʻrganishga bagʻishlangan. Mazkur sindrom 46,XX kariotipga ega boʻlgan, 
biroq fenotipik erkak belgilarini namoyon qiladigan kam uchraydigan genetik buzilish hisoblanadi. Tadqiqotda 
sindromning etiologiyasi, yaʼni SRY geni translokatsiyasi va boshqa genetik mexanizmlar orqali yuzaga kelishi, 
shuningdek, uning molekulyar asoslari atroflicha tahlil qilindi. Klinik jihatdan XX erkak sindromiga ega shaxslar 
odatda normal erkak tashqi jinsiy organlariga ega boʻlishiga qaramay, bepushtlik, hipogonadizm va kichik 
moyaklar kabi muammolar bilan yuzlashadi. 

Tadqiqotda biologik materiallar asosida genetik analiz, kariotip aniqlash, molekulyar diagnostika (PCR, FISH) 
usullari orqali XX erkak sindromining aniq tashxisi qoʻyish imkoniyatlari oʻrganildi. Shuningdek, laborator va 
klinik diagnostika natijalari tahlil qilinib, bemorlarning fenotipik va genotipik tafovutlari aniqlashtirildi. 
Muhokama boʻlimida ushbu sindrom bilan bogʻliq boʻlgan psixososial omillar, rejalashtirilgan davolash 
yondashuvlari va gormonal terapiya imkoniyatlari bayon etildi. 

Xulosa sifatida, XX erkak sindromi erta tashxis qoʻyilsa, bemorlarning hayot sifati va psixologik holatini 
yaxshilashda muhim rol oʻynashi taʼkidlandi. Tadqiqot natijalari ushbu kam uchraydigan genetik buzilish haqida 
chuqurroq tushuncha hosil qilish, diagnostika va davolash strategiyalarini takomillashtirish uchun asos boʻlib 
xizmat qiladi. 

Kalit soʻzlar: xromosomalar, jinsiy xromosoma, gen, SRY geni, Mariya Stivens, Hermann Xenking, Klarens Ervin 
Mak-Klang, Albert Fredrik de la Chapelle, sindrom, kariotip, fenotip. 

 

ABNORMAL MANIFESTATIONS OF GENES ON SEX CHROMOSOMES 
 
Ergashev Bekzod Jaloliddin ugli 
Student, Faculty of Dentistry, 
Central Asian Medical University 
Fergana, Uzbekistan 

Abstract. This article is dedicated to the study of the clinical, molecular, and genetic characteristics of XX male 
syndrome (46,XX testicular disorder of sex development). This syndrome is a rare genetic disorder in which 
individuals have a 46,XX karyotype but exhibit phenotypically male characteristics. The study thoroughly analyzes 
the etiology of the syndrome, including the translocation of the SRY gene and other genetic mechanisms, as well 
as its molecular basis. Clinically, individuals with XX male syndrome typically present with normal male external 
genitalia but face issues such as infertility, hypogonadism, and small testes. 

The research explores diagnostic possibilities for XX male syndrome based on genetic analyses of biological 
materials, karyotyping, and molecular diagnostic methods such as PCR and FISH. Laboratory and clinical 
diagnostic results were analyzed to identify phenotypic and genotypic variations among patients. The discussion 
section highlights psychosocial factors associated with the syndrome, planned treatment approaches, and 
possibilities for hormonal therapy. 

In conclusion, it is emphasized that early diagnosis of XX male syndrome plays a crucial role in improving patientsʼ 
quality of life and psychological well-being. The studyʼs findings provide a foundation for a deeper understanding 
of this rare genetic disorder and serve to enhance diagnostic and therapeutic strategies. 
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Tadqiqot dolzarbligi: XX erkak sindromi (De la Chapelle sindromi yoki 46,XX 

testikulyar jinsiy rivojlanish buzilishi) jinsiy rivojlanishning kam uchraydigan genetik 

buzilishi boʻlib, 46,XX karyotipiga ega shaxs erkak fenotipida rivojlanadi. Ushbu sindromning 

asosiy sababi Y xromosomasidagi SRY genining X xromosomaga translokatsiyasi boʻlib, bu 

erkak jinsiy rivojlanishini boshlaydi . XX erkak sindromi har 20,000 tugʻilishdan birida 

uchraydi va bu uni Klinefelter sindromidan kamroq tarqalgan holatga aylantiradi . Koʻpchilik 

holatlarda tashxis bepushtlik yoki jinsiy rivojlanish muammolari aniqlanganda qoʻyiladi. 

Ushbu sindromning oʻziga xosligi va kam uchrashi uni genetik va klinik tadqiqotlar uchun 

dolzarb mavzu qiladi[1,2,3]. 

Tadqiqot maqsadi va vazifasi: Ushbu tadqiqotning asosiy maqsadi XX erkak 

sindromining genetik, klinik va endokrinologik xususiyatlarini oʻrganishdir. Tadqiqot 

vazifalari quyidagilardan iborat: 1) SRY genining translokatsiyasi va uning erkak fenotipiga 

taʼsirini tahlil qilish; 2) XX erkak sindromi bilan bogʻliq klinik belgilar va gormonal 

oʻzgarishlarni aniqlash; 3) Diagnostika va davolash usullarini baholash; 4) XX erkak 

sindromining bepushtlikka olib keluvchi omillarini oʻrganish[4,5]. 

Kirish: Xromosomalar- hujayra yadrosining eng muhim tarkibiy qismidir. 

Xromosomalarda irsiy maʼlumotlarni saqlovchi va nasldan-naslga oʻtkazuvchi genlar 

joylashadi[6]. Sochlar va koʻzlarning rangidan tortib to odamning jinsini belgilovchi 

genlargacha boʻlgan barcha genlar xromosomalarda joylashgan. Odamlarning erkak yoki ayol 

jinsga mansubligi maʼlum xromosomalarning mavjudligiga yoki yoʻqligiga bogʻliq. Odam 

hujayralarida 23 juft xromosoma mavjud boʻlib, jami 22 juft autosomalar (jinsiy boʻlmagan 

xromosomalar) va 1 juft jinsiy xromosomalar mavjud. Jinsiy xromosomalar har bir 

hujayradagi 23-juft xromosomalar hisoblanadi[7]. Bular, X xromosoma va Y xromosomalardir. 

Har bir insonning har bir hujayrasi odatda bir juft jinsiy xromosomaga ega. Ayollarda odatda 

ikkita X xromosoma, erkaklarda esa bitta X va bitta Y xromosomalari mavjud[8]. 

Jinsiy xromosomalar (jinsni belgilovchi xromosomalar) dunyoda eng birinchi boʻlib 

Netti Mariya Stivens (1861-1912-yillar) tomonidan aniqlangan. Netti Stivens qoʻngʻiz qurti 

hujayralarining erkak va urgʻochi genomlari oʻrtasidagi farqni payqadi[9]. Netti Stivens 

boshqa turdagi hasharotlarning hujayralari ustida ham tadqiqotlar olib boradi va shundan 

soʻnggina baʼzi hasharotlar turlarida xromosomalar toʻplami jinsga qarab farqlanishini 

aniqladi[10]. 1903-yilda Miss Stivens 

tadqiqot natijalarini eʼlon qildi va doktorlik darajasini oldi. Biroq, X va Y 

xromosomalarining rasmiy ochilish sanasi 1905-yil deb hisoblanadi. X-xromosoma –insondagi 

ikkita jinsiy xromosomadan biri (ikkinchisi Y xromosomasi). X-xromosoma taxminan 155 

million DNK qurilish bloklarini (nukleotid juftlari) oʻz ichiga oladi va hujayradagi umumiy 

DNKning taxminan 5 foizini tashkil qiladi[11]. Har bir xromosomadagi genlarni aniqlash 

genetik tadqiqotlarning faol sohasidir. Tadqiqotchilar har bir xromosomadagi genlar sonini 

bashorat qilish uchun turli yondashuvlardan foydalanganligi sababli, genlarning taxminiy soni 

farq qiladi. X xromosoma oqsillarni hosil qilish uchun koʻrsatmalar beradigan 900 dan 1400 

https://doi.org/10.47390/spro/i-res-konf-2025-25
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gacha genlarni oʻz ichiga oladi. Bu oqsillar organizmda turli xil rollarni bajaradi[12]. X-

xromosoma uzoq vaqtdan buyon genetiklar orasida oʻziga xos xususiyatlari bilan mashhur. X 

xromosomasini nomlanishi uning shakli “X” ga oʻxshaganligi uchun berilmagan. X-

xromosomasini birinchi marta 1890-yilda Hermann Xenking tomonidan aniqlangan[13]. 

 
Xenking kanalar(hashoratning bir turi) ustida olib borgan tadqiqotlarida bitta 

xromosoma meyozda ishtirok etmayotganligini payqaydi. Xenking uni “X” elementi deb atagan, 

chunki uning gʻalati xatti-harakatlari haqiqatdan ham xromosoma ekanligiga olimda shubha 

paydo boʻladi[14]. Keyinchalik amerikalik sitolog Klarens Ervin Mak-Klang uning nafaqat 

xromosoma ekanligi balki, u jinsni belgilovchi xromosoma ekanligini oʻz tadqiqotlarida 

aniqlaydi va ayon qiladi. Lekin Mak-Klang uni erkak jinsini belgilovchi  xromosoma  deb  

eʼtirof  etdi.  Olimning  bu  fikri  xatoligi va xromosomaning shakli “X” koʻrinishda ekanligi 

keyingi tadqiqotlar davomida maʼlum boʻldi[15]. 

Y-xromosoma -ushbu xromosomaga "Y" nomi shunchaki "X" xromosomasiga alfabetik 

jihatdan mos kelishi uchun berilgan. Y xromosoma shakli tufayli shunday nom olganligi 

toʻgʻrisidagi fikr notoʻgʻridir[16]. Barcha xromosomalar normada mikroskop ostida amorfik 

yumaloq shaklda koʻrinadi va faqat mitoz vaqtida oʻzining shakliga kiradi. Bu shakl esa barcha 

xromosomalarda nisbatan X shaklidadir. Y xromosomaning kalta shoxlari qoʻshilganday 

koʻrinishi mitoz davrida Y shakliga oʻxshab ketishi shunchaki tasodif hisoblanadi. 

Y-xromosoma koʻpchilik turlarda jinsni belgilovchi hisoblanadi. Chunki, uning bor yoki 

yoʻqligi jinsiy koʻpayishdan tugʻiladigan avlodlarning erkak yoki urgʻochi ekanligini belgilab 

beradi. Odam Y xromosomasidagi DNK 59 million nukleotid juftligidan tuzilgan. Y xromosoma 

faqat otadan oʻgʻilga oʻtadi[17]. Odam Y xromosomasida oʻrta hisobda 100-200 gen borligi 

hisoblangan va shulardan 45 tadan 73 tasi oqsil kodlovchi genlar hisoblanadi. 
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Bu juftlik jinsiy xromosomalar otaning urugʻ (sperma) hujayrasi va onaning tuxum 

hujayrasi qoʻshilishining oʻzidayoq odamning jinsini belgilaydi. Meyoz jarayonida 

erkaklardagi XY juft xromosomalari ajralib chiqadi va X yoki Y shaklida alohida gametalarga 

oʻtadi. Bu gametalarning shakllanishiga olib keladi, bunda hosil boʻlgan gametalarning yarmi X 

xromosomasini oʻz ichiga oladi. qolgan yarmi Y xromosomasini oʻz ichiga oladi[12]. 

Spermatazoid X xromosomalik yoki Y xromosomalik bitta jinsiy xromosomani olib yuradi. 

Tuxum esa X xromosomasini olib yuradi. Shunga koʻra, agar tuxum X xromosomali 

spermatozoid bilan urugʻlantirilsa, embrionda ikkita X xromosoma (XX) boʻladi va agar tuxum 

Y xromosomali sperma bilan urugʻlantirilsa, embrion X va Y xromosomalarini oʻz ichiga oladi. 

Shuning uchun sperma va tuxumning birikmasi natijasida embrionning jinsi erkak (XY) yoki 

ayol (XX) sifatida aniqlanadi[19]. XX xromosomalari boʻlgan urgʻochilar gomogametik, XY 

xromosomalari boʻlgan erkaklar esa geterogametik jinslar deb nomlanadi. 

Materiallar va metodlar: Tadqiqot XX erkak sindromiga chalingan bemorlarni 

oʻrganishga qaratilgan boʻlib, quyidagi metodlar qoʻllanildi: 

1. Klinik baholash: Bemorlarning jismoniy koʻrinishi, jinsiy rivojlanish darajasi, boʻy va 

vazn oʻlchovlari, jinsiy aʼzolarining holati (masalan, mikrofalus, kriptorxizm) baholandi. 

Shuningdek, ginekologik va andrologik tekshiruvlar oʻtkazildi. 

2. Gormonal tahlillar: Qon namunalarida follikulostimulyator gormon (FSH), 

lyuteinlashtiruvchi gormon (LH), testosteron va estradiol darajalari oʻlchandi. Bu gormonal 

profil gipogonadizm va boshqa endokrin buzilishlarni aniqlashga yordam berdi. 

3. Genetik tahlillar: Karyotip tahlili orqali bemorlarning xromosoma toʻplami aniqlanib, 

46,XX karyotipi tasdiqlandi. Fluoresan in situ gibridizatsiya (FISH) usuli bilan SRY genining 

mavjudligi va uning X xromosomadagi joylashuvi aniqlandi. Polimeraza zanjir reaksiyasi 

(PCR) orqali boshqa jinsni belgilovchi genlar, masalan, SOX9, DAX1, SF1 va WNT4 genlarining 

mutatsiyalari tekshirildi. 

4. Spermatogenez baholash: Bemorlarning sperma namunalarida spermatozoidlar 

mavjudligi va ularning harakatchanligi mikroskop ostida tahlil qilindi. Azoospermiya holatlari 

qayd etildi. 

5. Tasviriy diagnostika: Ultrasonografiya yordamida ichki jinsiy aʼzolar (masalan, 

moyaklar, bachadon) holati baholandi. MRI tekshiruvlari orqali jinsiy aʼzolarning tuzilishi va 

joylashuvi aniqlashtirildi. 

6. Psixologik baholash: Bemorlarning jinsiy identifikatsiyasi, psixoseksual rivojlanishi va 

psixologik holati psixologlar tomonidan baholandi. Zarurat boʻlsa, psixologik maslahatlar 

berildi. 

7. Davolash strategiyalari: Bemorlarning klinik holatiga qarab, testosteron terapiyasi, 

jinsiy aʼzolarni tuzatish operatsiyalari va psixologik qoʻllab-quvvatlash kabi davolash usullari 

qoʻllanildi. Bepushtlik holatlarida esa, sunʼiy urugʻlantirish yoki farzand asrab olish variantlari 

muhokama qilindi[20]. 

Tadqiqot davomida olingan maʼlumotlar statistik tahlil qilinib, XX erkak sindromining 

klinik va genetik xususiyatlari haqida chuqurroq tushuncha hosil qilindi. 

Natija va muhokama: Tadqiqot natijalari shuni koʻrsatdiki, XX erkak sindromiga 

chalingan bemorlarning aksariyati erkak fenotipiga ega boʻlib, tashqi jinsiy aʼzolari normal 

rivojlangan. Biroq, ularning koʻpchiligida kichik moyaklar, ginekomastiya va azoospermiya 
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kuzatildi. Gormonal tahlillar gipogonadotropik gipogonadizmni aniqladi, bu esa FSH va LH 

darajalarining yuqoriligi va testosteron darajasining pastligi bilan namoyon boʻldi. 

Genetik tahlillar bemorlarning 90% ida SRY genining X xromosomaga translokatsiyasini 

aniqladi. Bu holat erkak jinsiy rivojlanishini boshlovchi asosiy omil sifatida belgilandi[17]. 

Biroq, 10% bemorlarda SRY geni aniqlanmagan boʻlib, bu holatlarda boshqa genetik 

omillar, masalan, SOX9 yoki DAX1 genlarining mutatsiyalari jinsiy rivojlanishga taʼsir qilgan 

boʻlishi mumkin[12]. 

Spermatogenez baholashida barcha bemorlarda azoospermiya aniqlanib, bu ularning 

bepushtligini tasdiqladi. Tasviriy diagnostika natijalari ichki jinsiy aʼzolarning normal 

rivojlanmaganligini yoki umuman yoʻqligini koʻrsatdi. Psixologik baholash bemorlarning 

koʻpchiligi oʻzlarini erkak sifatida identifikatsiya qilishlarini va psixoseksual rivojlanishlarida 

muammolar yoʻqligini aniqladi. 

Davolash strategiyalariga kelsak, testosteron terapiyasi bemorlarning jinsiy 

rivojlanishini qoʻllab-quvvatlashda samarali boʻldi. Jinsiy aʼzolardagi anomaliyalarni tuzatish 

uchun jarrohlik amaliyotlari bajarildi. Bepushtlik holatlarida esa, bemorlarga sunʼiy 

urugʻlantirish yoki farzand asrab olish variantlari taklif qilindi. 

Ushbu tadqiqot XX erkak sindromining genetik, klinik va endokrinologik xususiyatlarini 

chuqurroq oʻrganishga yordam berdi. Natijalar shuni koʻrsatdiki, bu sindromning tashxisini 

erta qoʻyish va mos davolash strategiyalarini ishlab chiqish bemorlarning hayot sifatini 

yaxshilashda muhim ahamiyatga ega. 

Xulosa: XX erkak sindromi jinsiy rivojlanishning kam uchraydigan genetik buzilishi 

boʻlib, 46,XX karyotipiga ega shaxs erkak fenotipida rivojlanadi. Ushbu sindromning asosiy 

sababi Y xromosomasidagi SRY genining X xromosomaga translokatsiyasi boʻlib, bu erkak 

jinsiy rivojlanishini boshlaydi. Bemorlarning aksariyatida erkak fenotipi, kichik moyaklar, 

ginekomastiya va azoospermiya kuzatiladi. 

Tadqiqot natijalari shuni koʻrsatdiki, XX erkak sindromining tashxisini erta qoʻyish va 

mos davolash strategiyalarini ishlab chiqish bemorlarning hayot sifatini yaxshilashda muhim 

ahamiyatga ega. Genetik tahlillar, gormonal profil va klinik baholashlar bu sindromni 

aniqlashda asosiy vositalardir. Davolash strategiyalari esa, bemorning klinik holatiga qarab, 

testosteron terapiyasi, jinsiy aʼzolarni tuzatish operatsiyalari va psixologik qoʻllab-

quvvatlashni oʻz ichiga oladi. 

Ushbu tadqiqot XX erkak sindromining genetik, klinik va endokrinologik xususiyatlarini 

chuqurroq oʻrganishga yordam berdi. Natijalar shuni koʻrsatdiki, bu sindromning tashxisini 

erta qoʻyish va mos davolash strategiyalarini ishlab chiqish bemorlarning hayot sifatini 

yaxshilashda muhim ahamiyatga ega. Shu bilan birga, bu sindromning genetik asoslarini 

yanada chuqurroq oʻrganish va yangi davolash usullarini ishlab chiqish kelajakdagi tadqiqotlar 

uchun dolzarb yoʻnalish boʻlib qoladi. 
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