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THE IMPACT OF DIAGNOSTIC AND TREATMENT STRATEGIES IN TESTICULAR FEMINIZATION SYNDROME ON 

PATIENTS’ QUALITY OF LIFE (LITERATURE REVIEW)  
 
Mazkur kasallik to‘qimalarning androgenlarga nisbatan to‘liq yoki 

qisman sezuvchanlikning yo‘qligi bilan namoyon bo‘ladi va u 
tug‘ilishdan oldin ham, tug‘ilgandan keyin ham kuzatilishi mumkin [5]. 
Bugungi kunda ushbu guruh kasalliklarining rivojlanish mexanizmlari 
aniq o‘rganilgan bo‘lib, bu kasalliklarni etiopatogenez nuqtai nazaridan 
aniq nozologik tashxis qo‘yish imkonini beradi. Shu munosabat bilan, 
2006 yilda Xalqaro bolalar endokrinologlari konferensiyasida 
germafroditizm klassifikatsiyasi qayta ko‘rib chiqilgan. Shu bilan birga, 
“germafroditizm” atamasi va tashxisda jinsiy mansublikni ya’ni erkak 
yoki ayol germafroditizmini ko‘rsatish tavsiya etilmasligi belgilangan. 
Buning o‘rniga “sex differentiation disorder” (SDD) — “jinsiy 
differensiyalashish buzilishi” yoki “jinsiy rivojlanishning buzilishi” 
(JRB) atamasidan foydalanish tavsiya qilingan. Ta’kidlanishicha, JRB 
tug‘ma holat bo‘lib, xromosoma, gonad va somatik darajadagi jinsiy 
rivojlanish buzilishlari bilan bog‘liq. 

Kasallikning asosiy sababi AR geni (androgen retseptori geni) dagi 
nuqson bilan bog‘liqdir. Hozirgi kunga qadar X-xromosomaning qisqa 
yelkasida, Xq11–Xq12 lokusida joylashgan AR genida 400 dan ortiq 
turli mutatsiyalar aniqlangan. 

Androgen-reseptor – steroid gormonlarining biri bo‘lib, testosteron 
yoki dihidrotestosteron bilan faollashadi, sitoplazmada faol bo‘lib, 
so‘ngra yadroga o‘tadi. N-terminal domen (NTD) transkripsiyani 
faollashtiruvchi ikkita funksional qism va bir nechta strukturaviy 
subdomenlarga ega. DNK bilan bog‘lovchi domen globulyar tuzilishga 
ega, ikki sink klaster va C-terminal cho‘zilishga ega. Bukilish qismi 
NTD bilan bog‘langan qismlar orasidagi moslashuvchan ulovchi 
sifatida xizmat qiladi [1,6]. 

Normal funksiyada 5-alfa-reduktaza yordamida testosteron 
digidrotestosteronga aylanadi, bu steriod androgen-reseptorga 
bog‘lanadi va konformatsiyani o‘zgartirib, issiqlik oqsillarini ozod 
qiladi. Fosfat qoldiqlari bog‘lanishi steroid bilan bog‘lanishdan oldin 
yoki keyin yuz beradi. Kompleks yadroga kirib, DNKdagi maqsadli 
elementlarga bog‘lanadi, dimer hosil qiladi va koaktivatorlarni tashkil 
qiladi. Maqsadli genlar transkriptsiyaga uchraydi va oqsil sintezlanadi. 

Androgen-reseptor geni tuzilishi. SТF klinik ko‘rinishlarini 
belgilovchi retseptor disfunktsiyasi AR genidagi turli ekzonlardagi 
mutatsiyalar bilan bog‘liq. Gen Xq11-12 lokalizatsiyada joylashgan 
bo‘lib, 8 ekzondan iborat. Ekzon 1-N-terminal domen (NTD), asosiy 
vazifa – LBD bilan bog‘lanish. Bir necha yil oldin, Morris o‘z 
maqolasini nashr etishidan oldin, bolalar endokrinologi Lozon Uilkins 
(Lawson Wilkins) androgen gormonlariga hujayralarning sezuvchan 
emasligi erkak psevdogermafroditizmiga sabab bo‘lishini ko‘rsatgan 
ma’lumotlarni taqdim qilgan edi. L. Uilkinsning ishida XY karyotipga 
ega 46 bemorda androgenlar qo‘llanishining terapevtik ta’siri 
bo‘lmaganligi aniqlangan va bu terminologiyaga o‘zgarishlar kiritgan. 
Shu sababli, SТFni, mamlakatimiz shifokorlari uchun odatdagidek, 
ba’zi mutaxassislar “androgenlarga sezuvchanlikning yetishmasligi 
sindromi” deb atashni afzal ko‘rishadi [3]. 

Embrional rivojlanish jarayonida TFSga ega bemorlarda gonadalar 
to‘laqonli moyaklar sifatida differensiyalanadi, biroq ularning 
funksional imkoniyatlari cheklangan bo‘ladi. TFS bilan kasallangan 
bemorlarning moyaklari spermatogenezga qodir bo‘lmasada, 
testosteron va ingibin-B (Myuller naychalarining rivojlanishini 

bostiruvchi modda) ishlab chiqarish qobiliyatini saqlab qoladi. Biroq 
to‘qimalarning androgenlarga sezuvchanligi buzilganligi sababli 
testosteronning tashqi jinsiy a’zolar rivojlanishiga ta’siri cheklangan 
bo‘ladi, bu esa ayol jinsiga xos fenotipik belgilar paydo bo‘lishiga olib 
keladi. 

Myuller naychalari embrional tuzilmalar bo‘lib, normal ayol jinsiy 
rivojlanishida ular bachadon, bachadon naychalari va qinning yuqori 
qismlariga aylanishi kerak. TFS holatida esa moyaklar tomonidan ishlab 
chiqariladigan ingibin-B Myuller naychalarining rivojlanishini 
to‘xtatadi, bu esa erkak jinsiy a’zolariga xos ichki tuzilmalarning 
yo‘qligiga olib keladi. Jinsiy a’zolarning virilizatsiyasi, ya’ni erkak 
jinsiy a’zolarining shakllanishi uchun kritik davr homiladorlikning 8–
14-haftalari oralig‘iga to‘g‘ri keladi. Ushbu davrda androgenlarning 
mavjudligi va faol AR retseptorining ishlashi erkak jinsiy a’zolarining 
shakllanishida hal qiluvchi ahamiyatga ega. Shuni ta’kidlash lozimki, 
bu davr androgenlarning AR orqali ta’siriga jinsiy rivojlanish eng sezgir 
bo‘lgan vaqt oralig‘idir. Ushbu davrdan keyin jinsiy rivojlanishdagi 
o‘zgarishlar kamroq ehtimolli yoki sezilarli darajada qiyinlashadi. 
Buyrak usti bezlari va qisman gonadalar (moyaklar) tomonidan 
estrogenlar sekretsiyasi Myuller naychalari rivojlanmagan sharoitda 
ayol fenotipining shakllanishida muhim rol o‘ynaydi. Normal holatda 
Myuller naychalari estrogenlar ta’sirida bachadon naychalari, bachadon 
va qinning yuqori uchdan bir qismiga differensiyalanadi. Biroq 
testikulyar feminizatsiya sindromi (TFS) da Myuller naychalari 
rivojlanmaydi. Shunga qaramay, TFSga ega bemorlarning buyrak usti 
bezlari va moyaklari estrogenlar ishlab chiqarishda davom etadi. Qonda 
estrogenlar darajasining yuqori bo‘lishi va Myuller naychalari 
rivojlanishining yo‘qligi ayol fenotipining shakllanishiga olib keladi. 
Mazkur jarayonlar natijasida embrional rivojlanish davrida TFSning 
to‘liq shakliga ega bemorlarda ikkilamchi jinsiy belgilar shakllanadi. 
Gonadalar (moyaklar) odatda chanoq devorlari yaqinida yoki ko‘pincha 
chov kanallarida, ba’zan esa katta jinsiy lablar qalinligida joylashadi. 
TFSning to‘liq shakliga ega bo‘lgan voyaga yetgan bemorlar 46XY 
kariotipga va moyaklarga ega bo‘lishiga qaramay, ayolga xos tana 
tuzilishi bilan ajralib turadi. Ularda sut bezlari rivojlangan, qov va 
qo‘ltiq osti sochlanishi kam, ichki jinsiy a’zolar mavjud emas, qinning 
chuqurligi esa normaldan qisqargan holatgacha o‘zgarib turishi 
mumkin. Testikulyar feminizatsiya sindromining diagnostikasi va 
differensial diagnostikasi periferik androgen retseptorlarining 
sezuvchanlik darajasiga qarab TFSning to‘liq, qisman va yengil 
shakllari farqlanadi. To‘liq shakl tug‘ilish vaqtida tashqi ayol jinsiy 
a’zolarining normal rivojlanishi bilan tavsiflanadi. Bu holatda periferik 
retseptorlar androgenlarga mutlaqo sezuvchan bo‘lmaydi va natijada 
ayol fenotipi shakllanadi. Qisman shakl jinsiy a’zolarning turli 
darajadagi noto‘g‘ri rivojlanishi bilan kechadi; bu gipospadiyaning turli 
ko‘rinishlari (siydik chiqarish teshigining noto‘g‘ri joylashuvi) va 
mikropenis bilan namoyon bo‘lishi mumkin. Yengil shaklda erkak 
fenotipi normal rivojlanadi, biroq balog‘at davrida bunday bemorlarda 
bepushtlik va/yoki ginekomastiya kuzatilishi mumkin [4,5]. 

Testikulyar feminizatsiya sindromining (TFS) to‘liq shakli klinik 
manzarasi quyidagi belgilar bilan tavsiflanadi [7]: 

-tashqi jinsiy a’zolarning ayol tipida bo‘lishi; 
-qinning chuqur, ko‘r (yopiq) tugashi; 
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-sut bezlarining yaxshi rivojlanganligi (ginekomastiya); 
-bachadon, bachadon naylari va prostata bezining yo‘qligi; 
-somatik rivojlanish anomaliyalarining mavjud emasligi; 
-qov va qo‘ltiq osti sohalarida tuklanishning yo‘qligi. 
Kasallikning to‘liq bo‘lmagan shakli to‘liq shakliga o‘xshash 

bo‘lib, biroq qov va qo‘ltiq osti tuklanishining mavjudligi hamda tashqi 
jinsiy a’zolarning maskulinlashuvi (virilizatsiyasi) kuzatilmasligi bilan 
farqlanadi. Pubertat davridagi bemorlar qon zardobida LG 
(luteinlashtiruvchi gormon) darajasi oshgan bo‘ladi, FSG 
(follikulostimullovchi gormon) ko‘rsatkichlari ayollar uchun 
belgilangan me’yorlar doirasida saqlanadi. Estradiol miqdori ayollar 
uchun me’yorning quyi chegarasiga yetmaydi, testosteron darajasi esa 
erkaklar uchun me’yoriy qiymatlarga mos keladi. Genetik tekshiruvda 
jinsiy xromatin manfiy bo‘ladi, karyotip erkak tipida aniqlanadi. 
Molekulyar-genetik tekshiruvlarda androgen retseptori geni 
mutatsiyalari aniqlanadi. Bemorlarning biologik (suyak) yoshi, asosan, 
kalendar yoshiga mos keladi. Testikulyar feminizatsiya sindromi (TFS) 
bilan og‘rigan bemorlarning 50 % ida (ko‘proq kasallikning to‘liq 
shaklida) suyak mineral zichligi (SMZ) pasaygan bo‘lib, ularning 24,5 
% ida osteoporoz aniqlanadi. 

To‘liq shakldagi TFSda davolashning asosiy maqsadi-qorin 
bo‘shlig‘ida joylashgan testikulalarning o‘smaga aylanishining oldini 
olish. TFSning to‘liq bo‘lmagan shaklida pubertat davrida tashqi jinsiy 
a’zolarning virilizatsiyasi va ovozning qo‘pollashuvini oldini olish 
muhim hisoblanadi. Tug‘ma virilizatsiya mavjud bo‘lsa, 
feminizatsiyalovchi plastik jarrohlik tavsiya etiladi. Operatsiyadan 
keyingi davrda ushbu shakldagi TFS bilan og‘rigan bemorlarga estrogen 
yetishmovchiligini qoplash maqsadida gormonal o‘rnini bosuvchi 
terapiya (GO’BT) o‘tkaziladi. Bu postgonadektomiya sindromi, 
ikkilamchi gonadotropinoma va menopauzaga xos ayrim klinik belgilar 
rivojlanishining oldini olishga yordam beradi. Ko‘pchilik SТF 
bemorlari ayol sifatidagi ijtimoiy rolni tanlaydi, ammo profilaktik 
gonadektomiya zarurligi masalasi muhokama qilinadi. Bir tomondan, 
gonadektomiya gonadlar malignizatsiyalovchi o‘smasi rivojlanishini 
oldini olishda samarali bo‘lishi mumkin, ikkinchi tomondan, jarrohlik 
endokrin va psixologik oqibatlar keltirishi, bemor xohishlariga zid 
bo‘lishi mumkin.  

TFSning klinik ko‘rinishi retseptor defektining og‘irlik darajasiga 
bevosita bog‘liq bo‘lib, har bir bemor uchun individual tashxis va 
davolash rejasini ishlab chiqish zarur. TFS bilan og‘rigan bemorlarda 
moyaklarning qorin bo‘shlig‘i yoki inguinal kanallarda joylashuvi 
ularning fiziologik faoliyatini buzadi va malignizatsiya xavfini sezilarli 
darajada oshiradi. Tadqiqotlar shuni ko‘rsatadiki, bunday bemorlarda 
gonadoblastoma va Sertoli hujayrali o‘smalar rivojlanish xavfi 20–50% 
gacha yetadi [1]. 

Sertoli hujayrali o‘smalar kam uchrasa-da, ayrim hollarda estrogen 
ishlab chiqarish faolligining oshishi bilan kechib, giperestrogenizm 
belgilariga sabab bo‘ladi. Ayniqsa CAIS fonida estrogen darajasining 
keskin ko‘tarilishi klinik jihatdan muhim diagnostik signal hisoblanadi. 

Shu sababli pubertat davri yakunlangach, gonadektomiya o‘tkazish 
malignizatsiya xavfini kamaytirish va bemorning uzoq muddatli 
salomatligini ta’minlashda muhim ahamiyatga ega. Operatsiyadan 
keyin esa suyak tizimi va metabolik buzilishlarning oldini olish 
maqsadida gormonlarni o‘rnini bosuvchi terapiya majburiy hisoblanadi. 

TFS ning noto‘liq shakllarida va vaginal aplaziya bilan kechuvchi 
holatlarda bemorning hayot sifati va psixoseksual moslashuvi uchun 
vaginal rekonstruksiya muhim o‘rin tutadi. Zamonaviy jarrohlik 
amaliyotida vaginoplastikaning bir necha usullari mavjud bo‘lsa-da, 
sigmasimon ichak segmentidan foydalanilgan sigmokolpopoez eng 
fiziologik va uzoq muddatli ijobiy natijalarni ta’minlaydi. 

Sigmavagina yaxshi qon bilan ta’minlangan, elastik va funksional 
jihatdan mos bo‘lib, jinsiy hayot uchun qulay sharoit yaratadi. 
Endovideoxirurgiya rivojlanishi bilan ushbu operatsiyaning invazivligi 
kamayib, reabilitatsiya muddati qisqarmoqda [2,5,7]. 

Shunday qilib, jarrohlik davolash TFS bilan og‘rigan bemorlarning 
ijtimoiy moslashuvi va psixologik barqarorligini ta’minlashda muhim 
ahamiyatga ega. 

TFS — tibbiyotda multidisiplinar yondashuvni talab qiladigan 
murakkab patologiya bo‘lib, uning muvaffaqiyatli davolanishi erta 
tashxis, genetik maslahat, gormonal nazorat, jarrohlik korreksiya va 
psixologik qo‘llab-quvvatlashga bevosita bog‘liq. Har bir bemorga 
individual yondashuv orqali nafaqat klinik natijalar, balki hayot sifati 
ham sezilarli darajada yaxshilanadi.
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