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IRSIY KASALLIKLAR VA ULARNING TASNIFI. TIBBIY-GENETIK
MASLAHAT

Xolboyeva Moxigul Sirliboy qizi
Olmaliq Abu Ali ibn Sino nomidagi Jamoat salomatligi

texnikumi mutaxassislik fani o’ qituvchisi

Annotatsiya

Irsiy kasalliklar inson salomatligiga jiddiy ta’sir ko‘rsatuvchi genetik
patologiyalar bo‘lib, ular xromosoma anomaliyalari, bitta gen mutatsiyalari,
poligenik (multifaktorial) omillar yoki mitoxondrial DNK o‘zgarishlari natijasida
yuzaga keladi. Ushbu magqola irsiy kasalliklarning asosiy tasnifini — xromosoma
kasalliklari (masalan, Down sindromi), monogen (Mendel) kasalliklari (avtosomal
dominant, retsessiv, X-bog‘langan), multifaktorial va mitoxondrial kasalliklar —
batafsil ko‘rib chiqadi.

Kalit so‘zlar: Irsiy kasalliklar, genetik kasalliklar tasnifi, xromosoma
anomaliyalari, monogen kasalliklar, avtosomal dominant meros, avtosomal retsessiv
meros, X-bog‘langan meros, multifaktorial kasalliklar, mitoxondrial kasalliklar,
tibbiy-genetik maslahat, genetik testlash.

Irsiy kasalliklar inson salomatligiga jiddiy ta'sir ko'rsatadigan patologiyalar
bo'lib, ular genetik o'zgarishlar natijasida yuzaga keladi. Bu kasalliklar DNK
mutatsiyalari, xromosoma anomaliyalari yoki bir nechta genlar va atrof-mubhit
omillarining ta'siri orqali rivojlanishi mumkin. Irsiy kasalliklarning tasnifi ularning
sabablari va meros qoldirish mexanizmlariga asoslanadi. Tibbiy-genetik maslahat
esa oilalarga genetik xavflarni tushunish, testlarni o'tkazish va qaror gabul qilishda
yordam beradi. So'nggi yillarda, xususan 2024-2026 yillarda, gen terapiyasi va NGS
(keyingi avlod sekvenslash) texnologiyalari yutuqlari bu sohani rivojlantirdi. Ushbu
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maqola irsiy kasalliklar tasnifini, ularning sabablarini va tibbiy-genetik
maslahatning rolini ko'rib chiqgadi.

Irsiy kasalliklarning tasnifi

Irsiy kasalliklar bir nechta asosiy toifalarga bo'linadi, ularning har biri genetik
mexanizmlarga asoslanadi.

Xromosoma kasalliklari

Bu kasalliklar xromosomalar soni yoki tuzilishidagi o'zgarishlar natijasida
yuzaga keladi. Masalan, Down sindromi (trisomiya 21), Turner sindromi (X
xromosomasining yo'qolishi) va Klinefelter sindromi (XXY). Ushbu kasalliklar
ko'pincha tug'ma nugsonlar va rivojlanish buzilishlariga olib keladi.

Bitta gen kasalliklari (Mendel kasalliklari)

Bu kasalliklar bitta gendagi mutatsiyadan kelib chigadi va meros qoldirish
qonuniyatlariga asoslanadi:

Avtosomal dominant: Kasallik bitta mutatsiyali gen orqali meros bo'lib o'tadi
(masalan, Huntington kasalligi).

Avtosomal retsessiv: Ikkala ota-onadan mutatsiyali genlar kerak (masalan,
kistik fibroz, orak hujayrali anemiya).

X-bog'langan: X xromosomasidagi genlar ta'sir qiladi (masalan, gemofiliya).

Multifaktorial (poligenik) kasalliklar

Bu kasalliklar bir nechta genlar va atrof-muhit omillarining ta'siri orqali
rivojlanadi. Masalan, yurak kasalliklari, diabet va shizofreniya. Ular eng keng
tarqalgan va murakkabdir.

Mitoxondrial kasalliklar

Mitoxondrial DNK mutatsiyalari natijasida yuzaga keladi va ko'pincha ona
tomonidan meros bo'lib o'tadi (masalan, Leyber irsiy optik neyropatiyasi).

Irsiy kasalliklarning umumiy misollari: Altsgeymer, albinoizm, rang ko'rligi
va Down sindromi.

Tibbiy-genetik maslahatning asoslari
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Tibbiy-genetik maslahat — bu oilalarga genetik kasalliklar xavfini baholash va
boshqarishda yordam beruvchi xizmat. U shaxsiy va oilaviy tibbiy tarixni yig'ish,
xavfni baholash va genetik testlarni tavsiya etishni 0'z ichiga oladi.

Maslahatning ahamiyati

Maslahat bemorlarga test natijalarini tushunish, emotsional qo'llab-
quvvatlash va qaror gabul qilishda yordam beradi. U homiladorlik rejalashtirish,
kasallik oldini olish va oila a'zolari xavfini baholashda muhim. Masalan, onkologiya
va noyob kasalliklarda maslahat keng qo'llaniladi.

Jarayon

Tarix yig'ish: Oilaviy va shaxsiy ma'lumotlar.

Xavf baholash: Mutatsiya ehtimolini hisoblash.

Testlar: NGS va boshqa texnologiyalar orqali.

Natijalarni izohlash: Kasallik xavfini va variantlarni muhokama qilish.

2024-2026 yillarda CRISPR klinik sinovlari (masalan, irsiy angioedema va
hemofiliya uchun) va poligenik tahrirlash yutuqlari kuzatildi. NGS texnologiyalari
maslahatni yanada aniq qildi, va multi-gen panel testlari kengaydi. Polygenic
genome editing kasallik xavfini kamaytirishda yangi imkoniyatlar ochmoqda.

Muammolar: Test natijalarining murakkabligi, etika masalalari va
maslahatchilar yetishmasligi. Yechimlar: Ta'lim, yangi texnologiyalar va maslahat
standartlari.

Kelajak istigbollari

Kelajakda gen terapiyasi va Al yordamida maslahat yanada
personalizatsiyalangan bo'ladi, noyob kasalliklar davosi rivojlanadi.

Xulosa: Irsiy kasalliklar tasnifi va tibbiy-genetik maslahat zamonaviy
tibbiyotning asosiy qismlari bo'lib, ular kasalliklar oldini olish va davolashda muhim
rol o'ynaydi. So'nggi yutuglar bu sohani yanada samarali qilmoqda, bemorlar uchun

yangi imkoniyatlar yaratmoqda.
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