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Annotatsiya.

Ushbu ilmiy maqola zamonaviy tibbiyot va genetika sohasida irsiy kasalliklarni
o‘rganishning ahamiyati va ularning inson salomatligi, shuningdek, jamiyat rivojiga
ta’siri masalalarini chuqur tahlil giladi Maqolada irsiy kasalliklarni aniqlash,
ularning kelib chigish mexanizmlarini o‘rganish va davolashda zamonaviy
metodlarning roli yoritilgan. Irsiy kasalliklarning kelib chiqishini o‘rganish
zamonaviy tibbiyot va genetikaning asosiy yo‘nalishlaridan biridir. Ushbu mavzu
doirasida genetik diagnostika, gen terapiyasi, oldini olish va davolash usullari
sezilarli darajada rivojlanmoqda.

Kalit so‘zlar:Irsiy kasalliklar, genetika, genetik mutatsiya, DNK tahlili,
molekulyar genetika, sitogenetik tekshirish, biokimyoviy testlar, sekvenerlash,
NGS, prenatal diagnostika.

Abstract

This scientific article provides an in-depth analysis of the importance of
studying hereditary diseases in modern medicine and genetics and their impact on
human health, as well as on the development of society. The article highlights the
role of modern methods in identifying hereditary diseases, studying the mechanisms
of their origin and treating them. The study of the origin of hereditary diseases is one

of the main directions of modern medicine and genetics. Within the framework of
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this topic, genetic diagnostics, gene therapy, methods of prevention and treatment
are developing significantly.

Keywords: Hereditary diseases, genetics, genetic mutation, DNA analysis,
molecular genetics, cytogenetic testing, biochemical tests, sequencing, NGS,
prenatal diagnosis.

AHHOTAIUA

JlaHHast HAy4YHAas CTAThs MPEACTABIIAET COOOM yriTyOIeHHBINA aHATTN3 BAXKHOCTH
M3y4EHUsl HACJIEICTBEHHBIX 3a00JIeBaHUI B COBPEMEHHOM MEIUIIMHE U T€HETHKE, a
TaKK€ MX BJIMSHMS Ha 370pOBbE 4YeJIOBEKa M pa3BuTHE obmiecTBa. B crarbe
OCBEIIAETCS POJb COBPEMEHHBIX METOJOB  BBISBICHUS  HACJIEICTBEHHBIX
3a00JIeBaHUM, U3yUYEHUs MEXaHU3MOB MX BO3HUKHOBEHHUS U jeueHus. M3ydenue
MIPOMCXOXICHNUSA HACIEICTBEHHBIX 3a00JeBaHUI SIBISIETCS OJHUM M3 TJABHBIX
HANpaBJICHUN COBPEMEHHOM MEIMIMHBI M TEHETUKHA. B pamkax 3TOMl TeMbl
3HAYUTENIbHO Pa3BUBAIOTCS T€HETUYECKasl TUAarHOCTUKA, T€HHasl Teparus, METObI
PO UIAKTUKY U JICUCHHS.

KuaroueBble ciioBa: HacneACTBEHHbIE 3a00JI€BaHus], T€HETHKA, T€HETHYECKas
mytauus, a”aimm3 JHK, MonekynspHas TreHeTHkKa, IUTOTEHETUYECKOE
TECTUPOBaHUE, OMOXMMHUYECKHE TECThl, CeKkBeHHMpoBaHue, NGS, mpeHaragbHas
JIMarHOCTHKA.

Kirish

Genetik kasalliklar mutatsiya (genning zararli o‘zgarishi, shuningdek, patogen
variant deb ham ataladi) sizning genlaringizga ta'sir qilganda yoki sizda noto‘g'ri
miqdorda genetik material mavjud bo‘lganda yuzaga keladi. Genlar DNKdan
(dezoksiribonuklein kislotasi) iborat bo‘lib, ularda hujayra faoliyati bo‘yicha
ko‘rsatmalar va har bir kishini 0°ziga xos xususiyatlar mavjud. Siz genlaringizning
yarmini har bir biologik ota-onadan olasiz va gen mutatsiyasini ota-onadan yoki
ikkalasidan ham meros qilib olishingiz mumkin. Ba'zan genlar DNKdagi

muammolar (mutatsiyalar) tufayli o‘zgaradi. Bu genetik kasallikka chalinish xavfini
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oshirishi mumkin. Ba'zilari tug'ilishda alomatlarga olib keladi, boshqalari esa vaqt
o‘tishi bilan rivojlanadi.

2025-yilda genetika fan sifatida 125 yoshga to‘ldi. Ushbu vogea tabily va
gumanitar fanlar sohasida yangi bilimlarning paydo bo‘lishi va ilg'or
texnologiyalarning kashf etilishi bilan ajralib turdi. Ko‘plab sog'ligni saqlash
muammolari, jumladan, irsiy kasalliklar (monogen, xromosoma, multifaktorial,
epigenetik va tandem takroriy kengayishlar) bilan bog'liq muammolar, shuningdek,
tug'ma nugsonlar, ekologik va ijtimoiy kasalliklar, aniqroq ilmiy tushunchaga ega
bo‘lish uchun genetikaga qarzdor. Bu zamonaviy tibbiyot fanlari va amaliyotida
yangi diagnostika, terapevtik va profilaktika texnologiyalari va yondashuvlarini
ishlab chiqish imkonini beradi [1].Kam uchraydigan kasalliklarning taxminan 80%
genetik kelib chigishga ega bo‘lib, ularning aksariyati bitta gendagi nugsonlardan
kelib chiqgadi. Genetika - bu hayot asoslari, uning rivojlanish qonunlari, irsiyat va
o‘zgaruvchanlik, barcha tirik mavjudotlarning asosini tashkil etuvchi axborot
kodlari haqidagi fan [2]. Rasmiy ravishda zamonaviy genetikaning tug'ilgan yili
1900 yil, Mendel gqonunlarining qayta kashf etilgan yili deb hisoblanadi. Genetika
asoslari bundan ancha oldin qo‘yilgan bo‘lsa-da, genetika rasmiy maqomga faqat G.
de Vries, K. Correns va E. Cermak tomonidan irsiyatning asosiy qonunlarini bayon
etgan mustaqil nashrlardan so‘ng ega bo‘ldi. Irsiy biokimyoviy kasalliklar,
shuningdek, metabolizmning tug'ma xatolari deb ham ataladi, individual ravishda
kam uchraydi. Biroq, 500 dan ortiqg bunday genetik kasalliklar aniglanganligi
sababli, ularning umumiy chastotasi 1000 tadan 1 tagacha yetishi mumkin..
Biokimyoviy laboratoriya tekshiruvlari genetik variantlarni funktsional ravishda
aniqlashtirish uchun keng qamrovli genetik testlarning ushbu sharoitida foydaliligi
oshganligini ko‘rsatadi.

Irsiy kasalliklarni aniqlash qon, so‘lak yoki to‘gimadan olingan DNKni
molekulyar test (PCR, DNK mutatsiyalari uchun sekvensiya), sitogenetik test

(FISH, xromosoma o‘zgarishlari uchun karyotiplash) va (ogsil funktsiyasini
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o‘lchash) kabi usullar yordamida tahlil qilishni o‘z ichiga oladi, ko‘pincha keyingi
avlod sekvensiyasi (NGS) kabi ilg'or vositalardan keng qamrovli tahlil va
tashuvchilarni aniglash uchun skriningdan foydalanadi, homiladorlik paytida
amniosentez kabi prenatal variantlar mavjud.

Genetik test natijalari gen mutatsiyasi uchun ijobiy yoki salbiy bo‘lishidan
gat'i nazar, potentsial foyda keltiradi. Test natijalari noaniglikdan xalos bo‘lish
hissini beradi va odamlarga sog'ligni saqlashni boshqarish bo‘yicha xabardor
qarorlar gabul qilishga yordam beradi. Masalan, salbiy natija ba'zi hollarda keraksiz
tekshiruvlar va skrining testlariga ehtiyojni bartaraf etishi mumkin. Ijobiy natija
odamni mavjud profilaktika, monitoring va davolash usullariga yo‘naltirishi
mumkin. Ba'zi test natijalari odamlarga farzand ko‘rish to‘g'risida qaror gabul
qilishga ham yordam berishi mumkin. Yangi tug'ilgan chagaloglarni skrining qilish
genetik kasalliklarni hayotning dastlabki bosqichlarida aniqlashi mumkin, shuning
uchun davolashni iloji boricha erta boshlash mumkin[4].

Sitogenetik  tekshirish.  Sitogenetika  xromosomalar va  ularning
anomaliyalarini tekshirishni o‘z ichiga oladi. Bo‘linuvchi inson hujayrasining
xromosomalarini oq qon hujayralarida, xususan, qondan osongina to‘planadigan T
limfotsitlarida aniq tahlil qilish mumkin. Suyak iligi, amniotik suyuqlik va boshqa
to‘qima biopsiyalari kabi boshqa to‘qimalardan olingan hujayralar ham sitogenetik
tahlil uchun kultivatsiya qilinishi mumkin. Bir necha kunlik hujayra
kultivatsiyasidan so‘ng, xromosomalar fiksatsiya qilinadi, mikroskop slaydlariga
yoyiladi va keyin bo‘yaladi. Muntazam tahlil uchun bo‘yash usullari har bir
xromosomani alohida aniqlash imkonini beradi. Bo‘yash orqali aniqlangan har bir
Xromosomaning o°‘ziga xos polosalari xromosoma tuzilishini tahlil qilish imkonini
beradi [3].

Biokimyoviy testlar DNKni to‘g'ridan-to‘g'ri tahlil qilmaydi, balki ular
genlardan ishlab chiqariladigan ogsillar yoki fermentlarning miqdori yoki faollik

darajasini o‘rganadi. Ushbu moddalardagi anomaliyalar genetik kasallikning asosini
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tashkil etuvchi DNKda o‘zgarishlar mavjudligini ko‘rsatishi mumkin. (Masalan,
biotinidaza fermenti faolligining past darajasi BTD gen variantlari tufayli yuzaga
keladigan biotinidaza yetishmovchiligidan dalolat beradi)[4].

Sekvenerlash bu biologik molekulalarning (asosan DNK, RNK yoki ogsillar)
tarkibini tashkil etuvchi elementlarning (nukleotidlar yoki aminokislotalar) aniq
ketma-ketligini aniglash jarayonidir. Bu texnologiya biologiyada inqilobiy
o‘zgarishlar qilgan, chunki u genetik informatsiyani to‘liq o‘rganish va tahlil qilish
imkonini bergan. Sekvenerlash yordamida olimlar organizmlarning genetik kodini
yechadi, ya’ni A, T, G, C harflar bilan ifodalanuvchi DNK “matnini” o‘qiydi.
Sekvenerlash birinchi marta 1977-yilda Fred Sanger tomonidan ishlab chiqilgan usul
bilan keng qo‘llanila boshladi. Bu wusulda DNK zanjiriga maxsus
modifikatsiyalangan nukleotidlar qo‘shilib, ularni elektroforez yordamida farglash
orqali ketma-ketlik aniglanadi. Bu texnika "Sanger sekvenerlash" deb ataladi va hali
ham ba'zi holatlarda ishlatiladi, lekin u sekin va qimmat bo‘lgani sababli katta
hajmdagi tahlillar uchun samarali emas [5]. NGS (Next Generation Sequencing) —
bu eng zamonaviy va aniq genetik tahlil usuli bo‘lib, embrionlarning xromosoma
anomaliyalarini (aneuploidiyalarni) bachadon bo‘shlig‘iga ko‘chirilishidan oldin
aniqlash imkonini beradi. NGS yordamida embrionning barcha 24 ta xromosomasi
tekshiriladi va faqat sog‘lom, genetik jihatdan normallari tanlab olinadi. Bu esa
muvaffaqiyatli implantatsiya ehtimolini sezilarli darajada oshiradi va tushish xavfini
kamaytiradi.

Irsi kasalliklarni oldini olish uchun quyidagi choralarga rioya qilish muhim:
Genetik maslahat — homiladorlikdan oldin yoki homiladorlik davrida genetik
mutaxassis bilan maslahatlashish.

Prenatal diagnostika — homiladorlik paytida ultratovush, amniyosentez yoki
DNK tahlillari orqgali kasalliklarni aniglash.

Sog‘lom turmush tarzi — irsiy kasalliklarga moyilligi bor insonlar uchun to‘g‘ri

ovqatlanish, sport bilan shug‘ullanish va zararli odatlardan voz kechish muhim. Irsi
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kasalliklar genetik o‘zgarishlar natijasida kelib chigadigan kasalliklar bo‘lib,
ularning oldini olish va davolash zamonaviy tibbiyotning muhim yo‘nalishlaridan
biridir. Genetik tadqiqotlar va texnologiyalar rivojlanishi tufayli bu kasalliklarning
oldini olish va davolash usullari takomillashib bormoqda[6].

Xulosa qilib aytadigan bo‘lsak, hozirgi davrda tibbiyotimiz oldida turgan
asosiy vazifalardan biri yaqin qarindoshlar orasidagi nikohlardan kelib chiqadigan
zararli oqibatlar, asoratlar hisoblanadi. Bunday zararli oqibatlar ta'sirida qanchadan
qancha oilalarning farzandlarini nogiron tarzida tug'ulayotganini ko‘rishimiz
mumkin. Bunday turdagi kasalliklarning oldini olish uchun tibbiyot- genetik
konsultatsiyalari, reproduktiv markaz, skrining markazlari faoliyat ko‘rsatib
kelmogda. Zamonaviy tibbiyotda irsiy kasalliklarni o‘rganish inson salomatligini
saqlash va mustahkamlashda muhim ahamiyatga ega. Genetika fanining rivoji orqali
irsiy kasalliklarni aniglash, davolash va oldini olish imkoniyatlari tobora kengayib
bormoqda.
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