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PHENOTYPICAL FEATURES IN GIRLS AND ADOLESCENTS WITH MORRIS SYNDROME (LITERATURE REVIEW)

So‘nggi vyillarda olib borilgan ishlanmalar AlSning fenotipik
xususiyatlarini gizlar va o‘smir gizlar orasida o‘rganishga garatilgan.
Bu esa kasallikni erta tashxislash, mos davolash taktikasini tanlash
hamda psixologik qo*llab-quvvatlash uchun muhim ahamiyat kasb etadi
(Melo K.F.S. et al., 2023, Frontiers in Endocrinology).

Testikulyar feminizatsiya sindromi (TFS), hozirgi zamon
tibbiyotida androgen insensitivligi sindromi (Androgen Insensitivity
Syndrome — AIS) deb ataladi. Bu holat X bilan bog‘liq retsessiv tarzda
nasldan-naslga o‘tadigan kasallik bo‘lib, organizm hujayralarining
androgenlarga javob bera olmasligi bilan tavsiflanadi (Melo K.F.S. et
al., 2023, Frontiers in Endocrinology). Natijada, 46-XY kariotipga ega
shaxslar erkak jinsiy gormonlari (testosteron va digidrotestosteron)
normal yoki oshgan bo‘lishiga garamay, ayol fenotipiga ega bo‘lib
rivojlanadilar (Hughes I.A. & Deeb A., 2016, Best Practice & Research
Clinical Endocrinology & Metabolism).

So‘nggi tadgiqotlarga ko‘ra, AlS erkak karyotipli shaxslar orasidagi
jinsiy rivojlanish buzilishlari (Disorders of Sex Development — DSD)
ichida eng ko‘p uchraydiganlardan biri bo‘lib, har 20 000-64 000 ta
tug‘ilishda bitta holat kuzatiladi (Melo K.F.S. et al., 2023, Frontiers in
Endocrinology).

Ushbu sindrom birinchi marta Morris (1953) tomonidan aniglanib,
“Testicular Feminization Syndrome” atamasi kiritilgan. Keyinchalik,
genetik va molekulyar tahlillar bu sindromning sababi androgen
retseptori (AR) genidagi mutatsiyalar ekanini ko‘rsatdi (Domenice S. et
al., 2020, Journal of Clinical Endocrinology & Metabolism). AR geni
Xql1-Xql2 xromosoma hududida joylashgan bo‘lib, unda mingdan
ortiq mutatsiyalar aniglangan (Audi L. et al., 2021, Human Genetics).
Bu termin tashqi jinsiy belgilarining ayolga xos rivojlanganligi va
organizmda moyaklarning (testis) mavjudligi bilan izohlangan (Morris,
1953). Keyinchalik, endokrinologik va molekulyar genetika sohasidagi
tadgiqotlar natijasida bu kasallik androgen ta’sirining yo‘gligi yoki
yetishmovchiligi bilan bog‘ligligi aniglangan (Hughes I.A. & Deeb A.,
2016, Best Practice & Research Clinical Endocrinology & Metabolism).
Bugungi kunga kelib, AR genida 1000 dan ortiq turli mutatsiyalar
aniglangan bo‘lib, ular androgen sezuvchanligining turli darajalariga
olib keladi (Zhang Y. et al., 2024, BMC Medical Genomics).

U fenotipik jihatdan ayol ko‘rinishdagi, ammo 46 XY kariotipga ega
82 nafar bemorni kuzatgan va ularning klinik holatini “testikulyar
feminizatsiya” deb atagan (Morris J.M., 1953, American Journal of
Obstetrics and Gynecology).

Erkak homila rivojlanishi 6-haftada moyaklar differensiyalanishi
bilan boshlanadi; bu jarayon SRY genining ta’siri ostida kechadi.
(Lang-Prize Project, 2023)

Moyaklarda Sertoli hujayralar tomonidan ishlab chigariladigan
anti-Miillerian gormon (AMH) Miiller kanallarining bachadon,
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tuxumdon va yo‘ldosh tuzilmalarga aylanishini oldini oladi; lekin
androgen retseptorlar funksiyasi buzilgan hollarda Wolff kanallari
erkak reproduktiv organlarini shakllantira olmaydi. (Frontiers in
Pediatrics, 2024)

Tasnifi. Androgen retseptoridagi mutatsiyalar va ularning turiga
garab, AIS uchta asosiy klinik shaklga bo‘linadi:

1. To‘lig AIS (TAIS) —tashqi jinsiy a’zolar to‘lig ayolcha bo‘ladi

2. Qisman AIS (QAIS) - tashqi jinsiy a’zolarda oralig holatlar;

3. Yengil AIS (YAIS) - erkak tashqi jinsiy a’zolari bo‘lib, lekin
bepushtlik yoki gormonal disbalans kuzatiladi (Domenice S. et al.,
2020, Journal of Clinical Endocrinology & Metabolism).

Fenotipik ifoda turlicha bo‘lishi mumkin. Ayrim bemorlarda tashqi
ko‘rinish to‘liq ayollarniki kabi bo‘lsa, boshgalarida gisman
virilizatsiya, klitoromegaliya yoki labio-skrotal burma kuzatiladi
(Zhang Y. et al., 2024, BMC Medical Genomics). Tadgiqotlar shuni
ko‘rsatadiki, fenotipik o‘zgarishlar nafagat genetik mutatsiya turi, balki
epigenetik, gormonal va individual omillar bilan ham bog‘liq (Rivas M.
et al., 2025, Frontiers in Medicine).

Epidemiologiya. AlSning targalish chastotasi turlicha bo‘lib, to‘lig
androgen sezuvchanlikning yo‘gligi sindromi (TAIS) har 20 000-64
000 ta o‘g‘il boladan birida uchrashi taxmin gilingan. Qisman (QAIS)
va yengil shakldagi (YAIS) holatlar bo‘yicha aniqg ma’lumotlar yetarli
emas, chunki klinik belgilari juda o*zgaruvchan (Hughes & Deeb, 2016;
Melo va boshg., 2023).

Ba’zi tadgigotlarda TAIS 100 000 kishiga 2-5 ta holat to*g“ri kelishi
gayd etilgan (Audi va boshg., 2021). Niderlandiyada o‘tkazilgan o‘n
yillik kuzatuvda esa bu sindromning minimal uchrash chastotasi 99 000
ta tug‘ilgan boladan 1 tasi deb baholangan (Bangsboll va boshg., 1992).
QAIS shakli TAISdan kamida shunchalik tez-tez uchrashi, taxminan
130 000 tug‘ilishdan birida kuzatilishi gayd etilgan (Wisniewski va
boshg., 2019). YAIS esa juda kam uchraydi va uning aniq targalish
darajasi hanuz belgilanmagan (Hughes, 2016).

Fenotipik xususiyatlar.

CAIS(Complete androgen insensitivity syndrome)

Tashqi jihatdan to‘lig ayol fenotipiga ega bo‘ladi: tashqi jinsiy
a’zolar ayolga o‘xshash, ko‘kraklar rivojlangan, ammo hayz ko‘rish
(menstruatsiya) sodir bo‘Imaydi. (Androgen insensitivity syndrome: a
review, 2023)

Ichki jinsiy tizimda bachadon, tuxumdonlar, fallopiy naylari odatda
yo‘qg, lekin qorin bo‘shlig‘i yoki inguinal kanal sohasida moyaklar
bo‘ladi (Complexities of complete androgen insensitivity syndrome,
2024)

Pubertat davrida ko‘kraklar rivojlanadi, lekin qov va qoltiq osti
sochlanish odatda cheklangan yoki mavjud emas. (Complete Androgen
Insensitivity Syndrome in a Phenotypic Female, 2024)
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Tashxis ko‘pincha birlamchi amenoreya (hayz ko‘rmaslik) bilan Diagnostika yoshidagi belgilari
pubertat yoshida aniglanadi; ba’zan esa inguinal yoki labia majora TAIS tashxisi odatda pubertat yoshigacha aniglanmaydi. Pubertat
hududida kriptorxizm yoki inguinal churra tufayli tugilish kunlarida  davrda, bemor birlamchi amenoreya (hayz ko‘rmaslik) bilan shikoyat
ham aniglanishi mumkin. (A Very Early Diagnosis of Complete gilganda tashxis qo‘yiladi ([1,5]). E’tibor garatish kerak bo‘lgan belgi
Androgen Insensitivity Syndrome..., 2024). — sochlarning yo‘qgligi yoki kamligi. Fizik tekshiruvda ko‘pincha
PAIS (Partial Androgen Insensitivity Syndrome) bemor ayol fenotipida: yog‘ tagsimoti va ginoid shakl, yaxshi
Tashqi jinsiy a’zolar erkak shakliga o‘xshash bo‘lishi mumkin,  rivojlangan ko‘kraklar va normal sochlanish aniglanadi. Biseksual
lekin turlicha virilizatsiya belgilarini ko‘rsatadi: masalan, mikropenis,  sochlar yetarli rivojlanmagan, ba’zan nozik tuklar bilan almashtiriladi.

klitoromegaliya, bifid skrotum yoki labio-skrotal belgilar, inguinal Ginekologik tekshiruv. Tashgi jinsiy a’zolar ayol turiga mos: kichik

gismi ichida moyak bilan birga bo‘lishi mumkin. (Androgen  Kklitor, yaxshi rivojlangan katta va kichik lablar. Qin kichik, bachadon

insensitivity syndrome: a review, 2023) va bachadon bo‘yni mavjud emas. Gonadalar odatda intraperitoneal
Ichki tuzilmalar erkak jinsiy tizimiga gisman o‘tgan bo‘lishi  joylashgan [6].

mumkin (Vas deferens, epididimis), yoki to‘lig emas shaklda bo‘lishi Gormonal tekshiruvlar. Testosteron darajasi normal erkak

mumkin — Miller strukturalari ham ba’zan qolishi yoki rivojlanishi  diapazonida, LH esa yuqori bo‘ladi (gormonlarga sezuvchanlikning

mumkin. (Expanding the Molecular Landscape of Androgen yetishmasligi sababli).

Insensitivity, 2023) Tasviriy tekshiruvlar. Chanoq a'zolari ultratovush tekshiruvi, MRT
Fenotip — erkakligiga yaqin bo‘lishi mumkin, lekin spermatogenez  va ba’zan laparoskopiya bachadon va tuxumdon yo‘gligini tasdiglaydi,

buzilgan bo‘ladi, gormonlar profilida androgen darajasi yuqori bo‘lishi  moyaklar intra-abdominal joylashgan. Karyotip erkak: 46, XY.

va LH/FSH darajasi 0*zgarishi kuzatilishi mumkin. (Analysis of genetic Molekulyar diagnostika. TAIS tashxisini tasdiglash uchun AR

and clinical characteristics of androgen insensitivity, 2024). genidagi mutatsiyani gidirish asosiy hisoblanadi. Shuningdek, prenatal
MAIS (Mild Androgen Insensitivity Syndrome). davrda amniotik suyuglik yoki trofoblast biopsiyasi orgali mutatsiyani
Tashqi jinsiy belgilar asosan erkak shaklida bo‘ladi — genital  aniglash mumkin .

tuzilma deyarli normal erkakcha, lekin sperma ishlab chigarish buzilishi TAISning fiziopatologik mexanizmi genital teri fibroblastlaridagi

(azospermiya yoki oligospermiya) va/yoki ikkinchi jinsiy belgilar:  androgenlarni o‘rganish orqgali yaxshiroq tushuniladi. Hozirgi vagtda
pubik,aksillar sochlanish pasayishi kabi alomatlar bilan namoyon  ma’lumki, testikulyar feminizatsiya sindromining asosiy buzilishi
bo‘ladi (Androgen insensitivity and the evolving genetic heterogeneity,  digidrotestosteronning retseptorlarida sodir bo‘ladi [11,12].

2025). Ayrim erkaklarda homiladorlik gilmasa ham spermatozoid soni Bu xavf mualliflarga garab turlicha baholanadi: ba’zi manbalarda
pastligi tufayli reproduktiv muammolar kuzatiladi. (Diverse phenotypes  5-10%, ba’zi manbalarda esa 22% sifatida ko‘rsatiladi [13-15].
and fertility outcomes of patients with androgen insensitivity, 2024). Shuningdek, yosh oshishi bilan yomon sifatli 6sma xavfi ortadi,

Fenotip jihatdan tashqgi ko‘rinish katta o‘zgarishlarsiz bo‘ladi, bu  shuning uchun tashxis tasdiglangach gonadektomiya amalga oshirilishi
esa tashxisni kechiktirishi mumkin (Expanding the Molecular tavsiya etiladi.
Landscape of Androgen Insensitivity, 2023).
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