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Mizakiro olunacaq masalolor

Cins, birinci va ikinci cinsi alamat/or

Cinsi dimorfizm, cinslorin nisbati

Cinslo mahdud/lasdirilan alamat/ar

Cinsdan asili olan alameatlor

X- vo Y-xromosomlarla ilisikli alamat/or

X- voa Y-xromosomlar va cinsiyyatin tayini
Cinsi xromatin. Layon hipotezi

Cinsiyyatin toyininin genotipik mexanizmlori
Ximerizm, hermafroditizm, ginandromorfizm



' ' Cins ' '

« Cins orqanizmin morfoloji, fizioloji, biokimyavi,
davranis vo digor »dlamatlorin comi olub
coxalmani tomin edir.

- Cins demogqrafik kateqoriya olub qadin va Kkisi
arasinda farqli cohatlori aks etdirir.

« Insanin bioloji cinsi kisinin vo qadinin
anatomik, fizioloji, . biokimyavi vo genetik
xususiyyatlorin comidir.

 Bu, ayri-ayriligda vo kompleks halda kisini vo

gadini eynilasdiron va onlan farqlandiron
cohatlordir.




Cins

Bilqll_oji cinsin asagidaki komponentlari ayird
edilir:
Genetik cins vd ya Xxromosom cinsi - cinsiyyat

xromosomlarinin dastindon asihdir. Kisilarda
XY, qadinlarda XX kariotipi olur.

Hormonal cins - anda muayyan nov cinsiyyat
hormonlarinin ustunluk taskil etmasi.Bunlara
kisilorin androgenlari vo qadinlarin estrgenlasri
aiddir.

Qonad cinsi — cinusiyyat vazilorini, toxumlugqlarn
va yumurtahiqlari shats edir.

Daxili genital cins - daxili cinsiyyat organlarini
birlosdirir.

Xarici genital cins — xarici cinsiyyat organlarini
birlasdirir.



Cins

- Subsidial cins — skeletin qurulusu, @s tembri,
9zdlo toxumasinin inkisaf daracasi, darialti piy
gatinin paylanmasi, inkisaf etmis sud vazilarinin
olub-olmamasi kimi alamatlari birlosdirir.

- Ikinci cinsi alamatlorin _inkisafi cinsiyyat
hormonlarinin miqdari, huceyra reseptorlarinin
hassasligi vo miihit saraitinin xiisusiyyatlori ilo
muayyan olunur.

- Sensual cins — tuk ortuyunun, dorinin vo 1y
(goxu) vazilarinin sekretori — feromonlarin
tipina gors farqli cohatlari birlosdirir.



Birinci va ikinci cinsi alamoatior

Birinci cinsi 3lamatlare gametlorin amals
galmasini, mayalanmani vo ziqotun normal
inkisafini toamin edon xarici vo daxili cinsiyyat
orqanlan aiddir.

Bu orqanlarin asasi embriogenezde qoyulur.
Ikinci cinsi slamatlare genlarin tam nazarstinds
olan vo ©dksar hallarda cinsi dimorfizmin
fenotipdo tam tozahuruna imkan veran
xususiyyatlor aiddir.

Ikinci cinsi  alamatlor coxalmada bilavasita
istirak etmir va cinsi yetkinlik dovrundo
formalasir.

Bu alamatlora cinsi yetkinlik dovrunda qizlarin
va oglanlarin organizminda yaranan morfo-
fizioloji forqlori misal gostoarmak olar.



Cinsi dimorfizm

Cinsi dimorfizm cinsiyyat organlari noazoaro
alinmadan eyni bir bioloji novun erkak vo disi
fardlorinin anatomik  qurulusunda olan
forqloardir.

Cinsi dimorfizm mayalanmadan sonra ziqotun
genomundaki genetik = materialla muayyon
olunur.

Cinsi dimorfizmin genetik, hormonal, morfoloji,
davranis vd psixoloji toroflori (aspektlori) ayid
edilir.

Insan organizminda cinsi dimorfizm birinci vo
iIkinci cinsi alamatlar kimi uzs cixir.
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Cinslarin nisbaoti

Insan populyasiyalarinin cinsi tarkibi cinslarin
birinci (mayalanma aninda), Jkinci (dogulma
aninda) vo dcincd (yash vaziyyatds) nisbatlori
Il mudyyan edilir.

Statistik malumata 3sason, insanda cinsin ilkin
nisbati 100:125-3 boarabardir, yoni 100 qiz
riseymina 125 oglan riiseymi diisiir.

Oglan riiseyminin mahv olma faizi inkisafin

erkoan marhalalorinde sonraki moarhalalars
nisbaton daha yuksakdir.

Insan populyasiyasinda cinslarin ikinci nisbati
1:1-9 yaxindir v ¢ox vaxt Kkisi cinsinin
ustunluyu tarafa meylli olur.



Cinslarin nisboti

Insan populyasiyalarin aksariyyatinda cinslarin
nisbati 1:1 olur.

Cinsin ucuncu nisbati yasin artmasi ilo alagadar
olaraq doayisir vo ¢ox zaman qadin cinsinin
ustunluyu torafa meyilli olur.

Qizlarin ve gadinfarin: ilkin sayr ontogenezin
biitiin marhalalorinda sabit qgalir, oglanlarin va
kisilorin -isa sayi ' itkin vaziyyate gore 6 dofo
azalir.

Bir sira olkalarin statistik malumatlarina gors,
insan populyasiyasinda cinslarin asagidaki
nisbatlori muayyoanlasdiriimisdir.
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Cinslarin nisbati Qizlar Oglanlar
Ilkin nisbat 100 125
Ikinci nisbat 100 106
Uciincii nisbat

Usaq yaslarinda 100 103
18 vyas 100 100
50 vyas 100 95
57 vyas 100 90
67 vyas 100 70
87 vyas 100 50

10N wimnes

400N

>4




Cinslarin nisboti

Diinya olkalarinin coxunda har dogulan 100
qiza 104-107 (orta gostoarici 100:106) oglan
dusur.

Muxtalif olkalorde hor iki cinsdon dogulan
usaqlarin cinsd® gors nisbati belodir:

ABS-da ag darili insanlar arasinda har 100 qiza
106 oglan diisiir.

Diinya uzra dogulan oglanlarin bu nisbatds
maksimum__gostoricisi Yunanistanda geyd
olunur. Burada har 100 qiza 113 oglan diisiir.
Kubada iso aksina, dogulan korpalor arasinda
qizlar ustiinliik taskil edir - 101 qiz, 100 oglan.

Azarbaycanda hor dogulan 100 qgiza 108 oglan
disur.



- Cinsleo. mahdudlasdirilan alamatior

- Insanin cinsiyyatla alagadar irsan kecon
odlamatlori bir neco kateqoriyaya ayrilir.
Onlardan biri cinsiyystlo mahdudlasdirilan
alamatlardir.

Belo odlamatlorin inkisafi  har iki cinsin
autosomlarindaki genlorlo ‘tomin olunur, lakin
onlarin fenotipds tazahuru iki cinsdan birindd -
ya kisilarda, ya da gadinlarda mumkundur.

Masalan, gadinlarda canagin olclilarini miiayyan
edon genlar autosomlarda yerlasir, hom atadan,
ham do anadan irsan kecir, lakin normada
olamatin inkisafi yalmiz qizlarda vo gadinlarda
bas verir.



Cinslo mohdudlasdirilan alamati/or

- Qizlarin cinsi yetkinliya catma yasi vo sud
vazilarinin inkisafi, onlarda piy toxumasinin
inkisafi vo paylanmasi kimi 3alamatlor do
cinsiyyatla mahdudlasdirilir.

 Kisilarda cinsiyyatla mahdudlasdirilan
olamatiare badonds -tuk otuyunun miqdari
vd paylanmasi misal ola bilar.

- 9gor sohadat (2-ci) barmaq adsiz (4-cu)
barmaqdan uzundursa, bu, Kkisilordd

dominant, qadinlarda resessiv alamat kimi
irsan kecir.



- Insanda cinsiyyatdan asili slamatlor

- Insanda cinsiyyatdan asili alamatlarin inkisafi
zamani eyni bir gen Kkisilordo dominant,
qgadinlarda iso® resessiv alternativ formalarin
yaranmasina sabab olur.

. Irsan kecmanin bu névii X- ve Y-xromosomlaria
oladadar deyil, lakin organizmin cinsiyyatini
mudyyan edon bu Xxromosomlarin genomda
istirakindan asihdir.

- Autosomlardaki 'bazi genlorin idare etdiyi
dominant vo ya resessiv alamoatlor organizmin
hansi cinsa aid olmasindan asilidir. BJ3zi
odlamatiar Kkisilordea dominant, qadinlarda
resessiv vo ya tam aksi ola bilar.



Insanda cinsiyyatdan asili olamatior

« Somatik slamatlarin inkisafini muayyoan edoan
genlor hoar iki cinsin autosomlarinda yerlasir,
lakin onlarin fenotipda uza cixmasi kisilorda va
gadinlarda farqlidir.

« Masalan, Kkisilorda vaxtindan avval sacin
tokulmasi dominant slamatdir. Bu gen kisilarda
vd qadinlarda cox farqli fenotipik effekts
malikdir.

« 9lamat  uzra 'homozigot dominant 44 vo
heteroziqot Aa kisilordo bu, 100% fenotipik
effektls uza ¢cnxar. 44 genotipli gadinlarda sacgin
tokulmasi nisboton az bas verir. 4Aa genotipli
gadinlarin isd normal saci olur.



Insanda cinsiyyatdan asili alamétior

Podaqra vo ya duz mubadilasinin pozulmasi
il dlagadar oynaqlarin iltihabi x3staliyinin
penetranthg: kisilordo 80%o, gadinlarda isa comi
1290 taskil edir.

Cinsiyyatlo idare olunan butun = alamotlorda
mtusahida olunan  ekspressiviik cinsiyyat
hormonlarinin tasirindan asilidir.

Masalon, goalacak miigannilorin sas tiplari (bas,
bariton, tenor, soprano V3 s.) cinsi
xususiyyastlorls idars olunur.

Cinsi yetkinlik dovrundon baslayaraq bu alamat
birbasa cinsiyyat hormonl/arinin tasiri altinda
olur.



Insanda cinsiyyatdan asili alamétior

Cinsiyyatdan asili olan slamatlor ganda kisi vo
gadin cinsiyyat hormonlarinin nisbatindon
asilidir.

Ikinci cinsi alamatlori mdoayyan edan genlar har
iki cinsda olsa da, onlarin fenotipda uzs cixmasi
vend dd cinsiyyat hormonlarinin ndazarati
altinda bas verir.

Kisiloardo saqqalin 'normal inkisafi dominant
genla idara olunur, qgadinlarda ise bu gen
normal halda resessiv tosiro malikdir.

Qadin cinsiyyat hormonlari saqqalin inkisafini
tomin edon dominant genin fenotipdo uzs
¢ixmasinin qarsisini alir.



Morris sindromu

Insanda cinsi olamatin inkisafi onun
kariotipinda X vo Y xromosomlarin istiraki ilo
mudyyan olunur.

Bununla beld, kisi cinsina aid XY kariotipli
organizmin inkisafi cinsiyyat vazilorinin
diferensiasiyasti vo testosteronun sintezi
Yp11.3SRY geni ilo birbasa tomin olunmur.

Prosesin normal getmasi Xqg11-13AR lokmusu
tutan dominant AR vo resessiv ar allellorindan
do asihidir.

Testosteronun hadaf toxuma huceyralorind
daxil olmasi normal ziilal-reseptordan asihdir.



Morris sindromu

Bu zulal-reseptorun sintezine nazarat edan
dominant X7® geni ekspressiya olunarsa, hoar
hansi bir kanaracixma bas vermir.

9gar X4k geni mutasiyaya ugrayarsa, Xqg11-13ar
resessiv allel irsan kegcir.

X-llisikli mutant ar geni hadsf organlarin
huceyro membranida yerlosan vo testosteronun
huceyroyo kecmasini tomin edan zulalin-
reseptorun sintezi prosesini pozur.

X?" geninin sintez etdiyi mutant zulal-reseptor
huceyro membranda yerfossa ds, onun
reseptor—koreseptor sistemi uzro testosteronu
tanimasi bas vermir.



Morris sindromu

« Hadof toxuma huceyralarinin hormona qarsi
hassaslhigi itir, kisi cinsine moxsus alamatfor
inkisafdan qalir, orqanizmin sonraki inkisafi
gadin cinsinin formalasmasi ilo. basa catir.
Noaticodo X@ Y5RY  kariotipli, lakin xarici
gorunusund gora gadina daha c¢ox oxsayan
fordlar amala galir.

 Belo fordlarine cinsiyyat vazilori inkisafdan
qaldigi iciin onlar nasil vera bilmir, cinsiyyat
organlari va ikinci cinsi alamatlar da qadinlarda
oldugu kimidir.

- Fenotipla genotipin uygunsuzlugu miisahids
edilon usagin atasi1 saglam, anasi dasiyicidir.



.~ Morris sindromu

XY” XX@ @XY *xx




X-xromosomla ilisikli olamot/or

X-ilisikli ixtioz. Yalmiz oglanlar va Kkisilor
xastalonir, xastalik hoayatinn ilk aylarindan
baslayir.

Oglanlar arasinda xastoliyin rastgalmos tezliyi
1:2000 — 6000 taskil edir.

Bir neca ayliq usagin boynunda, atraflarinda vo
badaninds tund gahvayi pulcuqlar amala galir.

Xp22.325TS resessiv genin mutasiyasi hesabina
sterolsulfatazafermentinin catismazhgi
hesabina formalasir.

Qadinlar (qizlar) da bu xastaliya tutulur. ©goar
qizin  atasi xoasta, anasi mutant genin
dasiyicisidirsa, usaq hoar iki mutant STS genini
ala bilar va xastadir.
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Hemofiliya

« Hemofiliyanin X-ilisikli koaqulyasiya faktorlar -
KF8 -Xq28.2HEMA vo KF9 - Xq27.1HEMB daha
yaxst oyronilmisdir. Hemofiliya Kkisilordo vo
mutant allelo gora homoziqot qizlarda rast
galinirr. Bazan F8 vo F9 genlorind gord
heterozigot embrionda X-xromosomun tasadiifi
heteroxromatinlasmoasi naticasinda xasta qizlar
dogulur.

« XAlisikli hemofiliyalarin 85%-1 F8, 15%-i isd®
F9 genindo bas veron mutasiyalarla 3alagadar
yaranir. Butun hemofiliya hallarinin 70%-i aild
genealogiyasi ila izah olunursa, 30% hallarda
veni mutasiyalarla alagalondirilir.
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- Y- tlisikli alamatior

 Insanin Y-xromosomu 59 milyon c.n.-dan taskil
olunmusdur. Bu, insanin huceyra nuvasindaki
DNT-nin 2%-nd barabardir. Y-xromosomda hal-
hazirda malum olan100-5 gadar gen 23 zulali
kodlasdirir.

« Insanin Y-xromosomunun imumi uzunlugunun
5% -ni telomerlordo yerlason psevdoautosom
sahalar -PAR taskil edir. Y-xromosom mahz bu
sahalarlo . _X-xromosomla rekombinasiya eds
bilir.

o Y-xromosomun rekombinasiya etmoyan oasas
hissasi NRY (non-recombining region of the
Y-chromosome) adlanir. NRY bioloji atanin
miuayyan edilmasinda birbasa istifads olunur.



- Y= ilisikli alamoat/or

- X vd Y - xromosomlar arasinda translokasiya
bas verdikds, bazan Y-xromosomda SRY geni
olmayan XY kariotipli gadin — Swvayr sindromu
formalasir.

« Bazon X- xromosomun birindd SRY geni olan XX
kariotipli kisi - de /la Sapel sindromu amald
golir.

« Yp11.3 SRY _geni toxumluglarin inkisafinin
zulal faktorunu -7DF ( Testis determining factor)
kodlasdinir. SRY geni Y-xromosomun (qisa
p ciyni 2655792- don 2654896-ya qgodor c.n.-i
ohato edir, onun 897 c.n.-don toskil olunmis
valniz bir ekzonu var, /intronlari yoxdur.



Y- ilisikli elamatlor

Y-xromosomda genlarin az olmasi sababindan
Y- 1lisikli xastaliklarin do sayi azdir.

Hal-hazirda Y-xromosomda g¢genin lokusu vo
gen mahsullari muayyan edilmisdir.

Toxumluglarin inkisafi vo spermatogenezin
normal gedisati, boyuma intensivliyi vo cinsin
diferensiasiyasi kimi proseslar bu genlardan
asilidir.

Qulaq seyvaninin va 3l barmaqlarinin orta
falanqalarinin tuklanmasi, qonadoblastoma va
azospermiya bu genlarin nazaratindadir.



- Y= ilisikli alamoat/or

- Y-xromosomda olan genlarin lokuslari:
Ypl11.3SRY- toxumlugqglarin inkisafi ')
spermatogenezin normal gedisatl; Yp11.31Hptr
-qulaq seyvaninin tuklonmasi; Yg12.2Hptr - ol
barmaqlarinin orta falanqgalarinin tuklanmasi;
Yq11.23AZF - azoospermiya; Ypl1i1.3 SRY AMG -
cinsin diferensiasiyasinin pozulmasi ')
inversiyasil. Yp11.35RY, Yq11.23AZF V3
Ypl11.3 SRY AMG genlarindaki mutasiyalar kisi
cinsin diferensiasiyasinin vd spermatogenezin
normal gedisatinin pozulmasina vo Kkisi
sonsuzluguna (azoospermiya) sabab olur.



X-va Y =xromosomlarin cinsiyyatin. tayin
olunmasinda rolu

Insanin normal kariotipindo 46 xromosom
vardir. Insanin 23 ciit xromosomunun 22 ciitii
autosom, bir cutu cinsi xromosomlardir.
Qadinlarda cinsi xromosomlara iki X, kisilordda
1S9 bir X ve Y-xromosom aiddir.

Demadli, kariotipdo Y-xromosomun olmasi
hesabina kisi cinsi formalasir. Lakin bu ilk
baxisda beladir, cunki cinsiyyatin formalasmasi
prosesinda digar mexanizmlar do mumkundur.

Qadin cinsinin inkisafi asasan kariotipda /k/
X-xromosomun olmasindan asihidir.

Basqa so0zlo, kisi cinsind maxsus 3lamatlorin
formalasmasi daha c¢ox kariotipdo /k/
X-xromosomun olmamasi ilo alaqgadardir.



X vo'Y =xromosomlarin cinsiyyatin toyin

| _....olunmasinda rolu |

- Insanin Y-xromosomunun uclarinda PAR -
psevdoautosom rayonlar yerlasir. Bu rayonlar
X-xromosomun sahalori ile homoloq olub,
meyoz zamani genlorarasi mubadilods istirak

edir.

Y-xromosomun digar sahalari rekombinasiya
etmoyon rayonlardir. Bu rayonlar arasinda
X-xromosomun- b3zl sahalari il homoloq
olanlari da vardir.

Y-xromosomun ¢ox hissasi heteroxromatindan
ibarot olub genetik inertdir. Lakin bu
xromosomda inkisafin kisi cinsi istiqamatinda
getmasini tamin edoan genlar yerlasir.
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X-va Y =xromosomlarin cinsiyyatin. tayin
olunmasinda rolu

 X-xromosom 150 Mb —don vo ya milyon c.n.-
don taskil olunmusdur. Bu, gadinlarin DNT-nin
5%0-nd, kisilorin DNT-nin taqriban 2,5%-nd
barabordir.

- X-xromosomda 1400 gen mudayyan edilmisdir
ki, onlardan 800-u zulal kodlasdiran genlardir.

« Y-xromosomun p v3 ¢ ciyinlorin telomerlarinds
verlason PAR vo sentromerdan hoar iki torsfdo
verloson va euxromatin sahsalari shato edon
NRY ozundd cinsiyyatin normal inkisafini tamin
edan genlar saxlayir.
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olunmasinda rolu

Kisinin kariotipinda J/k/i X-xromosom vardir.
Y-xromosom isd askar edilmamisdir.

Genom DNT-nin analizi naticosindo malum
olmusdur ki, kariotipde Y-xromosom var,
lakin o, xromosom aberrasiyasi naticasindd
X- xromosoma birlosmisdir.

Genom DNT-nin analizi naticasinds qadinlarin
kariotipinda /ki X va bir Y-xromosomu askar
edilir.

Bu halda Y-xromosomda SRY olmur. Demal,

Y-xromosomda SRY sahsasinin rolu embrionda
ilkin cinsi ixtisaslasmans tomin etmakdir.



X.va'Y —xromosomilarin cinsiyyatin tayin
olunmasinda rolu

SRY cinsin diferensiasiyasinda istirak edan
butov bir gen sabakasini isd salir.

Onlardan biri insanda autosom SOX9 genidir.
Insanin 11-ci xromosomunda yerloson W71
geni boyraklarin vo qonadalarin zadsalonmasind
sobab olan Viims xarcang sisfori 119 alaqgalidir.

Basqa bir SFI geni steroid hormonlarin
mubadilasinda istirak edan fermentlarin isini
tonzimloyir.

Y-xromosomun kodlasmada istirak etmoayan
sahasinda 20-ys yaxin gen muayyan edilmisdir.
Onlar psevdoautosom rayondan koanarda
verlasir vo X-xromosomdaki gen sahoalori il
homoloq olub, konyuqgasiya edo bilir.



X-va Y =xromosomlarin cinsiyyatin. tayin
olunmasinda rolu
Inkisafin ilkin moarhalalerinde insanin
ruseymi cinsin spesifik slamatlorina gors
forqgloanmir vo potensial hermafrodit sayilir.

Hamilaliyin 5-ci hoftesindo qonadalarin
ruseym toxumalar korpu soklinds, xususi
baglar vasitosilo riiseym boyraklari ilo
birlosmis vaziyyatds olur.

Riiseym hiiceyralori bu baglara kocir,
naticoda xarici qabiq - korteks vo daxili
medulyar lovha amald galir.

Sonradan korteks yumurtaliqlara, medulla
toxumlugqlara baslangic vers bilar.



X vaY —xromosomlarin cinsiyyatin. tayin
olunmasinda rolu

- 9gor genital baglarin hiiceyralorinde XY
kariotipi varsa, bsatndaxili inkisafin yeddinc/
hoeftasindan medulyar [Iovhoe inkisaf edarok
toxumluglara baslangic verir. - Y-xromosom
olmadiqda ise korteks inkisaf edoarak
yumurtaliglara baslangic verir.

- Insanda cinsin tayin olunmasinda asas rol X vo
Y-xromosomlara maxsusdur. Y-xromosomun
olmadigi kariotiplorin hamusi gadin fenotipinin
formalasmasini tomin edir.

- X-xromosomlarin sayindan asili olmayaraq,
Y-xromosomun istiraki ife formalasan butun
kariotiplor istonilon halda /kis/i fenotipinin
formalasmasina sabab olur.



De la Sapel sindromu

Az rast golinon xromosom patologiyalarindan
olub meyoz zamani X- vo Y-xromosomlar

arasinda bas veron krossinqover hesabina
formalasir.

« Krossinqoverdan sonra X-xromosomlardan hor
hansi birinin, b3zan har ikisinin tarkibinds
Y-xromosoma maxsus normal SRY geni olur.

« Sindromun_ _rastgalmo tezliyi 4-5:100000
nisbatindadir, yani har 20-25 min kisidon biri
aslinda XX kariotipli gadindir. Xarici gorunusund
goro onlar adi kisilordan farqglanmir, normal
cinsi hayat sursalor da dolsuz olurlar.



De la Sapel sindromu

- XX kariotipli kisilorda 1ki X-xromosom vardir,
lakin X-xromosomun Dbirin® translokasiya
naticosinda Y-xromosomdan genetik material
daxil olmusdur. Naticadoa genetik qadin, lakin
fenotipa goroa kisi cinsi formalasir.

- X- vo Y-xromosomlar arasinda translokasiya
naticosinde De la Sapel sindroimunun bir
formasi kimi SRY-musbotlik omala galir.

« Y-xromosomun SRY geni cinsiyyatin tayinindg,
toxumlugun inkisafinin inisiasiyasinda miihiim
ohoaniyyato malikdir.



De la Sapel sindromu

 Kisilorin oksariyysatindo SRY geni vardir vo
normal ekspressiya olunur. Ypi11.3 lokusunda
verloson SRY geni X- vo Y-xromosomlarin
sinapsisi ve rekombinasiyasi  naticasindd
X-xromosomun tarkibina kecir. SRY geninin
tosirindon XX kariotipli embrionun Kkisi cinsi
istigamatinda inkisafi tamin olunur.

 Kisilarin 10%-da SRY geni o/mur va de la Sapel
sindroimunun basqa bir formasi kimi SRY-
moanfilik amala galir. Bu vaziyyatin daqiq sobabi
malum deyil, lakin son illarin tadqiqgatiar
gostorir ki, 11-ci autosomdaki SOX9 geninin
mutasiyasi sindromun SRY-moanfilik formasinin
inkisafina sabab ola bilar.



De la Sapel sindromu

SOX9 geni 1lo yanasi, DAX1 geninin mutasiyasi
cinsiyyatin normal inkisafi tamin edan genlarin
faaliyyatini tam dayandinr. WNaticado XX
kariotipli embrionda toxumluq inkisaf edir.

De la Sapel sindroimu birdafaliks spontan
mutasiyanin naticasidir va naslo oturulmur.

9gar ananin orqanizminds testosteronun
miqdan 2,4 nmol/l-o barabar maksimum
tohlukasiz haddi kecorsas, XX kariotipli dolun
kisilara cinsi alamatlarld inkisafi mumkundiir.

Kisilorin hoar bir diploid somatik huceyrasinin
kariotipind® normada bir Xva bir Y-xromosom,
qgadinlarda iss /ki X-xromosom olur.



De la Sapel sindromu

De la Sapel sindromunun inkisafi aksar hallarda
milli xiisusiyyatlordan ve miiayyan biocografi
rayonlardan da asilidir.

Moasalon Qafqaz monsali qadinlarin qaninda
testosteronun miqdan 4 nmol//taskil edir.

Bu gostorici avropali qadinlarin ganindaki
2 nmol/I-o nisbatan iki daofa coxdur.

Lakin Qafqgazda bu gadin/ar coxi/u, hem da tam
saglam usaqlar dogurfar. Burada De la Sapel
sindromlu kisilars, demak olar ki, rast galinmir.



Suayr sindromu

XY kariotiphi insan embrionunun kisi cinsi
istigamotdoa inkisafi altinci haftadan sonra Kisi
cinsiyyat hormonlarinin miqdarinin normal
oldugu saraitda baslayur.

ogoar hor hansi bir sobsbdoan embrionun
kariuotipindaki Y-xromosomda mutasiya bas
verarsd, testoteronun sintezi zsifloyor vo ya
tam dayanar.

Ananin -orqanizmindo testusteronun miqdari
2,4 nmol/l — don az olarsa, ruseymda qadin
cinsiyyat organlarinin inkisafi bas vera bilor.

Bu halda XY genotip/i, lakin xarici alamatlorind
gora gadin fenotipli giz dogulur.



Suayr sindromu

Suayr sindromunun qadinlar arasinda rastgalma
tezliyi 1:100000 nisbatindadir.

Bu sindrom bidafoelik spontan _mutasiyalar
noticasinde formalasir vo bir qayda olaraq,
sonrakr naslo verilmir.

Sindrom resessiv ilisikli 3alamatin hesabina
formalasa bilir.

ogar har iki valideynds mutant gen varsa, onun
fenotipa goro saglam valideynlarin naslinds uzs
cixma ehtimah 25% toskil edir.

Suayr sindromunu daha cox translokasiyalar vo
delesiyalarin naticasinda amalo galir.



Suayr sindromu

« Xastalarda cinsiyyat organlar tam inkisaf etmir,
yumurtaliglar inkisafdan qalir, onlar dolsuzdur.
Suayr sindromlu gqadinlar vya anomal
hundurboylu, ya da karlik olurlar.

* Qadinlarin 15-20%-do Suayr sindromu SRY
geninda bas veran mutasiyalarla slagadardir.
SRY geni XY kariotipli dolda cinsiyyati muayyan
edir. Bu genin delesiyasi toxumluglarin normal
inkisafini pozur, onlar amalo galmir.

« 75-80% hallarda Suayr sindromu Ilokuslari
autosomlarda olan genlarin defektlori 1lo
baghdir.



Suayr sindromu

MAP3K1 genindo bas veron mutasiyalar daha
cox Suayr sindromuna sabab olur.

Bazi qadinlarda lokusu X-xromosomda yerlaoson
NROB1 geninin mutasiyasi xastaliya sabab olur.

12-ci xromosomdaki DHH geninin mutasiyasi da
Suayr sindromuna gatirib ¢ixanir. DHH geninin
mutasiyasi autosom-resessiv tip uzra Irsan
kegcir.

DEAH37, WNT4, SF1, CBX2 va s. genlards bas
veran mutasiyalar Suayr sindromunun inkisafi
ucun sorait yaradir.



Cinsi xromatin. Layon hipotezi

1962-ci ildo Mari Layon mamalilorin disi
cinsindd X-xromosomlarindan birinin faal
olmayan vaziyysto kecmasi (inaktivasiyasi)
haqqinda hipotez irali surdu.

Insanin qadin cinsind aid embrionunun har bir
huceyrasinda i1ki X-xromosom vardir. Onlarin
biri anadan, ikincisi is® atadan alinmisdir.

Embrional inkisafin 16-c/ giiniine qadar hdar
bolunmddan omalo galon huceyralorin har
birind /ki aktiv X-xromosom dusur.

Embrional inkisafin 16-c/ giinii genomdaki iki
X-xromosomdan birinin inaktivasiyasi bas verir.



Cinsi xromatin. La yon hipotezi

Inaktivasiya hoam ana, hom do ata monsoli
X-xromosomlar tcun boarabar ehtimallidir vo
tosadliifidir.

Ona gors da rusemin huceyralorinin yarisida ata
monsali X-xromosom, digar-yarisinda isa ana
moansali X-xromosom aktiv olaraq qalir.

Ana vo ata mansali X-xromosomlarda dominant
vo resessiv allel genlar yerlasir.

Hiiceyralorda substrata uygunluguna va ya pH
gostoricilarind goro forqlonan fermentin iki
variants sintez oluna bilar.

Bu, qadin orqanizminin 3traf muhit soraitind
uygunlasmasi liciin daha genis imkanlar
yaradir.



Cinsi xromatin. Layon hipotezi

Qadinlarda cinsiyyat xromosomlar uzra
mozaikliyin mahiyyati ayri-ayri huceyralordd
muxtalf aktivliyda malik ana vo ata moansali
X-xromosomlarin olmasidir.

Kisilorin XY kariotipli (46,XY) huceyralorindo
X-xromosom biitin hallarda aktiv voziyyatdadir
vo 0z funksiyalarini yerind yetirir.

Qadinlarin XX kariotipli (46,XX) huceyralarinda
iIso X-xromosomlardan biri aktivdir, digari isd
aktiv olmayan, kompakt voziyysatdadir.

Aktiv olmayan X-xromosom normal qgadinin
somatik huceyralarinin interfaza nuvasindd
tund rongli kompakt cisimciklor kimi askarlanir.
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Layon hipotezi

Iki X-xromosomdan birinin inaktivasiyasi
embriogenezda bas verir, bu halda ata vo ya
ana monsdali X~xromosomun Inaktivasiyasinda
har hansi bir ganunauygunluq yoxdur.

Kariotipdo X-xromosomun ~ sayindan asil
olmayaraq, onlardan yalniz biri aktiv vaziyyatda
olur.

Dembdli, normada gqadinlarda bir X-xromatin
askarlanir, kisilords isa olmur.

Barr cisimciklari vo ya cinsi X-xromatinin sayl
butun hallarda X-xromosomlarin sayindan bir
odad az olur.



Ximerizm

Ximera — genentik cohatdon muxtolif, /k/i vo
daha c¢ox zigotlarin hiceyralori dsasinda
formalasan organizmdir.

Ximerizmi mozaizimla gqgansdirmaq olmaz.
Mozaiklik zamani orqganizmin formalasmasinda
bir zigotun bolinmeasindan amealka galmis, lakin
genetik cohatdan forqli hiiceyralor istirak edir.

oksar hallarda  ximerizm butun orqganizmi
ohato etmir, onun ayri-ayni organlarinda vo
hissalorinda musahida edilir.

Diinyada insanlar arasinda rosmi olaraq 100-3
vaxin ximerizm hadisasi qeyd olunmusdur,
geyds alinmayanlarin say! dafalarla coxdur.



Ximerizm
Insanlar arasinda bu anomaliya bir organizmda
iki farqgli genotiplarin olmasi va ya qarismasidir.

Insanlarda ximerizm ontogenezin ayri-ayri
marhaldlarinda - mayalanma aninda, embrional
inkisaf dovriinds vo yasli ford/orda yarana bilor.

Mayalanma morhalasinda insan ‘ucun tetramer
ximerizm mudyyan edilmisdir.
Belo ximerlor -mayalanmadan sonra rmiixtalif

ziqgotilarin.. _birlosib vahid embrion ampld
gatirmasi naticasinds formalasir.

Bu tip xXimerlarin eynilosdirilmasi orqanizmdbds
eritrositliorin i1ki populyasiyasinin olmasina,
hermafroditizma, bdzon darinin va3 gozun
mozaik rangina goro aparilr.



Ximerizm

« Masalon, Kaliforniyah miigonni Teylor Mul
batdaxili inkisafda 0z akiz bacisinin embrionunu
“udmus” , yoani ziqotlar birlosmis vo bir embrion
inkisaf etmisdir.

Ziqotlarin birlasmasindan a2mald galan
embriondan inkisaf edan vo dogulan Teylor
Mulda faktik olaraq-bir-biri ilo garismayan iki
genom, iki DNT ve forli genlor kompleksi
foaliyyat gostoarir.

Bu sababdon do Teylor Mulun badaninin sol
toraofi simmetrik olaraq dsarisinin rangind gors
sag torafdon forqlanir.



merizm




Ximerizm
Fetal vo ana mikroximerizmlari doliin vo ananin

huceyralarinin plasentadan kesmasi zamani
yaranir.

Fetal mikroximerizmda dolun huceyralori
ananin orqanizmind, ana mikroximerizmi
zamani is® onun huceyralarinin avvalca dols,
sonra iso usagin orqanizmina daxil olmasi bas
verir.

Mikroximerizm. bir sira autoimmun xastaliklore
vo xarcangin bazi formalarinin inkisafina sabab
olur.

ogor xastonin qaninda oks cinse maxsus
huceyralor varsa, ximerizm Fkariotipa goro
muayyon edilir. Basqa hallarda i1se ximerizm
qganin HLA antigenloro goroa eynilosdirilmasi
hesabina muayyan edilir.



Ximerizm

- Insanda ekstrapolyar mayalanmanin totbiqi
heteroziqot J3kizlar arasinda Ximerizmin
artmasina sabab olur.

- Almaniyadan olan qadinin huceyralarinin 99%-i
XX kariotiplidir, 1%-do XY Kkisi® kariotipi
miidyyan edilmisdir. Qadinin 3kiz gardasi dogus
zamani olmus Ilakin  onun huceyralorinin
mudyyan hissasi bacisinin organizmina kecmis
vd orada yasamaga davam etmisdir.

- Bioloji ximerlor daha c¢ox mixtalif irqglare
moaxsus insanfarin nikahindan doulmus insanlar
arasinda rast gJalinir. Onlarin darisindo va
gozlorinda pigmentin paylanmasi mozaik olaraq
bas verir.
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Hermafroditizm

Bir orqanizmdo eyni vaxtda va ya ardicil sakilds
erkaklaro vo disiloro moxsus Jlamatlorin vo
coxalma organlarinin olmasidir.

Tabii vo patoloji hermafroditizm ayird edilir. Tabii
hermafroditizmds coxalma organlarinin
qurulusunda vo  funksiyasinda har hansi
kanaracixma musahida edilmir.

Tobii hermafroditizm cinsiyyatli c¢oxalmanin
formalarindan biridir.

Patoloji hermafroditizm, bir qayda olaraq, erkaklori
heterogamet olan novilards geyd olunur.

Insanda patoloji hermafroditizmin yalanci vo haqiqi
formalarinin an muxtalif variasiyalarina rast galinir.



Hermafroditizm

Insanda hermafroditizm genetik ve hormonal
soviyyoalorda cinsi Iinkisafda bas veron
patologiyalaria alaqgadardir.

Insanda haqiqi hermafroditizm zamani kisi vo
gadin cinsiyyat orqanlarinin Vo cinsiyyat
vazilarinin bir fordin badaninde eyni vaxtda
inkisafi bas verir.

Bu halda yumurtahq va toxumluq birloasmis
vaziyyatda va ya ayriligda faaliyysat gostarir.

Ikinci cinsi dlamatlor gansiq tipdo olur,
xromosom dasti, adotan, qgadin kariotipind
uygundur. Biitiin Diinya Uzra /nsan dcin 150
hoaqgiqgi hermafroditizm hadisasinin tasviri
verilmisdir



Hermafroditizim

Psevdohermafroditizm zamani insanin daxili vo
xarici qurulusunda uygunsuzluq yaranir.

Bu halda xromosom dastindo konaracixma
voxdur, cinsiyyat voazilori cinsa gore normal
qurulusdadir.

Xarici cinsiyyat orqanlarn ham kisi, ham ds
gadin tiplori uzro inkisaf edir, yoni biseksualliq
musahidd edilir.

Insanda patoloji hermafroditizmin yalanci veo
haqiqi formalari embrionun inkisafini tomin
edon biokimyavi reaksiyalar zoancirindaki
sohvlarlo aladadar yaranir.



Ginandromorfizm

« Gininandromorfizm orqanizmin anomaliyal
inkisafidir. Eyni bir orqanizmdos badonin ayri-
ayri boyuk hissalorindo ham erkak, ham do disi
farda aid genotip vo slamatior formalasir.

« Gininandromorfizm yumurtahuceyranin yetismd
prosesinda cinsiyyat xromosomlarinin duzgun
olmayan paylanmasinin naticasinda yaranir.

 Yumurtahuceyronin yetismasi, mayalanmasil vo
zigotun boliunmeasi proseslorinin pozulmasi
butovliikda ginandromorfizmin inkisafina sabab
olur.



Ginandromorfizm

Ginandromorflara c¢ox nadir hallarda rast
galinir, lakin onlar movcuddur.

Ginandromorfizm hadisasi cinsi dimorfizm yaxsi
inkisaf etmis novlar arasinda cox aydin sakildan
gorunur.

Ginandromorflarin muxtslif tiplari malumdur:
lateral, on-arxa va.mozaik.

Lateral _ginandromorfizm zamani badanin
uzunulugu boyunca sag yarim hissasi disi
cinsin, sol yarim hissasi Iso erkak cinsin
olamatilorine malikdir. Bu, yalniz xarici
alamatlari deyil, cinsiyyat orqanlarini da shats
edir.



Ginandromorfizm

On-arxa ginandromorfizm zamani badanin 6n
hissosi erkoak, arxa hissasi iso disi foardin
alamatlarino malikdir.

Ginandromorfizmin bu tipindo muxtalif cinslars
aid slamatlarin birinciys nisbatan tam aksind
verloasmasi do mumkundaur.

Mozaik ginandromorfizm zamani is® badanin
cox hissasi bir cinsin alamatlorini dasiyir, az bir
hissasindd 1sd 9ks cinsin alamatlari vardir.

Ginandromorfizm zamani cins ilo ilisikli resessiv
genlorin tosiri heteroziqot fardlordo vyalniz
badoanin bir torofinda (/ateral) Uzo cixa bilor.



Ginandromorfizm

 Ginandromorflarin amole galmasi ziqgotun
birinci bolunmasi zamani har hansi bir amilin
tosirdon b/astomerlorin birinds 3lamati idars
edon genin mutasiyasi ve ya bu genin
lokusunun yerlasdiyi X-xromosomun itirilmasi
ilo alagadardir.

« Lateral gnandromorfizm disi fardin inkisaf
edacoyi ziqotun birinci boliinmoasi zamani iki
blastomerin ' birinda X-xromosomun itirilmasi
hesabina yaranir. Belo ziqotdan iInkisaf edan
organizmin badaninin sol yarisinin huceyralari
XX kariotipli, sag yarisi X- kariotipli olacaq.



Ginandromorfizm

- 9gar eliminasiya ziqotun /k/nc/ bolunmasindan
omdlo golon dord blastomerdon birinda bas
verirsd, disi fordin badoninin yalniz 25% -do
erkak cinsin 3lamatlorini dasiyan huceyralor
olar.

« Embrionun somatik huceyralarinin birindd
X-xromosomlardan  birinin-—eleminasiyasi no
gadoar gec bas verirss, disinin badaninda erkak
fordo maxsus toxumanin tutdugu sahsa bir o
qgadar az olur.

- Ziqotun 4, 8, 16, vo s. blastomer marhalalarinds
X-xromosomun huceyralorin birinda itmasi
butiin hallarda mozaik ginandromorfizmo sabab
olur.



< Ginandromorfizm

- Insanda coxsayli xromosom aberrasiyalarinin
ve hormonlarin tasirinden ginandromorfizm
formalasir.

 Sada quruluslu orqanizmliario mugqayisadbd,
qgadin (XX) vo kisi (XY) genomlu huceyralorin
insanin  badaninin _ muxtalif hissalarinds
sektorfar dzro (on, arxa, lateral, mozaik)
yerlosmasi fenotipda kaskin sakilda gorinmiir.

. Insanda ginandromorfizmin miixtalif variantlar
daha cox X, bazan Y-xromosomlarda bas veran
qgurulus ve say  aberrasiyalari ilo 3laqgadar
formalasir. UST-nin malumatina goéra, Diinyada
ahalinin 2%-i interseks variasiyalarla dogulur.
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