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Annotatsiya. Daun sindromi - inson genetik kasalliklari ichida eng ko‘p
uchraydigan va yaxshi o‘rganilgan sindromlardan biridir. Uning kelib chiqishida
asosiy sabab xromosoma 21 ning ortiqcha nusxasi hisoblanadi. Ko‘pchilik holatlarda
(taxminan 95%) trisomiya 21 kuzatiladi, ya’ni organizm hujayralarida 21-
xromosomaning uch nusxasi mavjud bo‘ladi. Qolgan hollarda esa Robertson
translokatsiyasi va mozaik forma Kkuzatiladi. Robertson translokatsiyasida 21-
xromosomaning qo‘shimcha qismi boshqa xromosoma bilan qo‘shilib qoladi, natijada
genetik muvozanat buziladi. Mozaik shaklda esa organizmdagi barcha hujayralar emas,
balki fagat ma’lum qismi ortiqcha 21-Xxromosomaga ega bo‘ladi. Ushbu maqolada
Daun sindromining genetik sabablari, ularning farglari, klinik ogibatlari va tibbiy
tashxis usullari ilmiy adabiyotlar asosida yoritiladi. Shuningdek, genetik
mexanizmlarning naslga o‘tish xususiyatlari ham ko‘rib chiqiladi. Tadgiqotning
magsadi - Daun sindromining genetik shakllarini solishtirish va ularning klinik
ahamiyatini aniglashdir.

Kalit so‘zlar: Daun sindromi, trisomiya 21, Robertson translokatsiyasi, mozaik
forma, genetik sabablar, xromosoma anomaliyalari, irsiyat, klinik belgilari, tashxis,
genetika.

Annoranusi. Cuaapom JlayHa - 0JTHO U3 CaMbIX paCIpOCTPAHEHHBIX U XOPOILIO
M3YYCHHBIX TEHETHYeCKHX 3a0oyieBaHUl 4yenoBeka. OCHOBHOM NPUYMHON €ro
BO3HUKHOBEHUSI SIBJISIETCS HAJIWYUE JOIMOJHUTENIbHON Komuu 21-ii xpomocombl. B
OoNBITMHCTBE City4aeB (0koJio 95%) HabmogaeTcss TpucoMus 21, To ecTh B KIIETKax

OpraHu3ma MPUCYTCTBYET TpHU KOMUM 21-il XpoMocombl. B oCTalbHBIX Ccilydasx
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BCTpEYAIOTCS POOEPTCOHOBCKAsE TpaHCHOKamuss W Mo3amuyHas (opma. [lpwm
POOEPTCOHOBCKOM  TpaHCIOKAIIMK  JOMOJHUTENbHAsA dYacTh 21-  XpOMOCOMBI
IIPUCOEIUHAETCS K APYTrOv XpOMOCOME, YTO MPUBOJAUT K HAPYILIEHUIO TEHETUYECKOTO
6ananca. B mozanunoit opme nonoaHuTensHas 2 1-s1 XxpoMocomMa IpUCyTCTBYET HE BO
BCCX KIICTKAX OpraHru3Ma, a TOJIBKO B UX YaCTH. B ,ZlaHHOfI CTaTh€ Ha OCHOBEC Haquoﬁ
JUTCPATYPBI pPaCCMATPHUBAIOTCA TI'CHCTHUYCCKHUC IIPUYMHBI CHHIAPOMA I[ayHa, nux
pas3iandus, KIMHUYCCKUC ITOCIICACTBUA 1 MCTOAbI MC,IIHIII/IHCKOﬁ ANAardHOCTUKMU. Taxoxe
AHAJIN3UPYIOTCA 0COOEHHOCTH HaCJI€AO0OBaHUsA TI'CHCTHUYCCKHUX MEXAHU3MOB. HGJ'II)
MCCJIEIOBAHMS - CPABHUTh TeHeTHuYecKkue (hopmbl cuHapoma /layHa u onpenenurs ux
KIIMHNYECKOC 3HAYCHUC.

KiioueBble cjoBa. CunapoMm payHa, Tpucomus 21, pobepTcoHOBCKas
TpaHCJIOKalus, MO3an4dHasa (bopMa, IFCHCTUYCCKUC IIPUYHMHBI, XPOMOCOMHLBIC
dHOMAaJINH, HACJIICACTBCHHOCTDb, KIMHUYCCKUC IIPU3HAKH, JTUAIHOCTHUKA, I'CHCTHUKA.

Annotation. Down syndrome is one of the most common and well-studied
genetic disorders in humans. The main cause of its occurrence is the presence of an
extra copy of chromosome 21. In most cases (approximately 95%), trisomy 21 is
observed, meaning that the cells of the body contain three copies of chromosome 21.
In other cases, Robertsonian translocation and mosaic forms are found. In Robertsonian
translocation, an additional segment of chromosome 21 becomes attached to another
chromosome, resulting in genetic imbalance. In the mosaic form, not all cells of the
body, but only a certain portion, possess the extra chromosome 21. This article
discusses the genetic causes of Down syndrome, their differences, clinical
consequences, and diagnostic methods based on scientific literature. Additionally, the
hereditary characteristics of genetic mechanisms are also reviewed. The purpose of the
study is to compare the genetic forms of Down syndrome and determine their clinical
significance.

Keywords. Down syndrome, trisomy 21, Robertsonian translocation, mosaic
form, genetic causes, chromosomal abnormalities, heredity, clinical features,

diagnosis, genetics.
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Kirish. Daun sindromi (trisomiya 21) inson genetik kasalliklari orasida eng ko‘p
uchraydigan xromosoma anomaliyasidir. Birinchi marta 1866-yilda ingliz shifokori
Langdon Daun tomonidan Kklinik belgilar asosida tasvirlangan. Keyinchalik sitogenetik
tadgiqotlar natijasida ushbu sindromning sababi 21-xromosomaning ortigcha nusxasi
ekanligi aniglandi. Odatda har bir inson hujayrasida 46 ta xromosoma bo‘lib, ular 23
juftni tashkil etadi. Daun sindromida esa hujayralarda 47 ta xromosoma mavjud
bo‘ladi, chunki 21-juftda uchinchi nusxa paydo bo‘ladi. Daun sindromining uchta
asosiy genetik shakli mavjud: oddiy trisomiya 21, Robertson translokatsiyasi va
mozaik forma. Ularning har biri klinik jihatdan o‘xshash bo‘lsa-da, genetik
mexanizmlarida farglar mavjud. Trisomiya 21 eng keng tarqalgan shakl bo‘lsa.
Robertson translokatsiyasi va mozaik shakllar kamrog uchraydi, ammo klinik
ogibatlari alohida ahamiyatga ega. Ushbu kasallik ijtimoiy, tibbiy va psixologik
jihatdan dolzarb muammo bo‘lib, har bir tug‘ilgan 700-1000 chagalogdan birida
uchrashi mumkin.

Adabiyot tahlili. So‘nggi yillarda Daun sindromi bo‘yicha ko‘plab ilmiy tadgiqotlar
olib borilgan. N. Hook (1992) tomonidan olib borilgan statistik tahlil tug‘ruqdagi
onaning yoshi bilan sindrom rivojlanish xavfi o‘rtasida kuchli bog‘liglik mavjudligini
ko‘rsatgan. Matsuo va boshqgalar (2000) Robertson translokatsiyasi bilan bog‘liq
holatlarni chuqur o‘rganib, irsiy omillarning muhimligini ta’kidlagan. Sherman (2007)
trisomiya 21 mexanizmlarini genetik rekombinatsiya jarayonidagi xatoliklar bilan
izohladi. Mozaik forma bo‘yicha esa, Biesecker (2002) turli hujayra chiziglarida
xromosoma tarkibidagi farqlar sindrom og‘irligiga bevosita ta’sir qilishini qayd etdi.
Zamonaviy tadgigotlar (Lau va Wong, 2012) prenatal tashxis usullarini rivojlantirib,
Daun sindromini homila davrida aniglash imkonini kengaytirdi. Shu asosda,
adabiyotlarda Daun sindromining sabablari, tashxis usullari va klinik ogibatlari chuqur
yoritilgan.

Asosiy gism. 1. Trisomiya 21 Daun sindromining eng ko‘p uchraydigan sababi -
trisomiya 21. Ushbu holatda hujayralarda 21-xromosomaning uch nusxasi mavjud

bo‘ladi. Trisomiya odatda meiotik nondisjunktsiya oqibatida yuz beradi, ya’ni ota yoki
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onaning jinsiy hujayra bo‘linishida xromosomalarning to‘g‘ri ajralmasligi tufayli
ortigcha xromosoma paydo bo‘ladi. Tadqiqotlarga ko‘ra, onaning yoshi oshgan sari
nondisjunktsiya xavfi ortadi. Masalan, 35 yoshdan keyin Daun sindromli bola tug‘ilish
ehtimoli sezilarli darajada yuqorilaydi.

2. Robertson translokatsiyasi. Bu shaklda 21-xromosomaning qo‘shimcha qismi
boshqa akrosentrik xromosomaga (odatda 14 yoki 15-xromosomaga) birikadi. Bunday
holat translokatsiya tashuvchisi bo‘lgan ota-ona orqali avlodga o‘tishi mumkin.
Robertson translokatsiyasi kam uchraydi (taxminan 3-4% holatlar). Bu shakl irsiy
xavfni oshiradi, chunki tashuvchi ota-ona klinik jihatdan sog‘lom bo‘lsa ham, ularning
farzandlarida Daun sindromi rivojlanishi ehtimoli yuqori bo‘ladi.

3. Mozaik forma. Mozaik shaklda organizmdagi barcha hujayralar emas, balki fagat
ma’lum qismi ortiqcha 21-xromosomaga ega bo‘ladi. Masalan, ayrim hujayralarda 46
ta, boshqalarida 47 ta xromosoma uchraydi. Ushbu holat mitozdagi nondisjunktsiya
natijasida yuz beradi. Mozaik shaklda klinik belgilar ko‘proq yengil bo‘lishi mumkin,
chunki organizmdagi normal hujayralar gisman kompensatsiya giladi.

4. Klinik belgilari. Daun sindromli bolalarda yuz tuzilishi o‘ziga xos bo‘ladi: yassi
burun ko‘prigi, kichik og‘iz, mongoloid ko‘z shakli, gisqa bo‘yin, kichik quloglar.
Jismoniy rivojlanish odatda sekinlashadi, agliy rivojlanishda esa turli darajadagi
intellektual cheklanishlar kuzatiladi. Bundan tashgari, yurak nugsonlari, ovgat hazm
qilish tizimi anomaliyalari va immunitetdagi o‘zgarishlar keng tarqalgan.

5. Genetik tashxis usullari. Prenatal tashxisda ultratovush tekshiruvi, amniyosentez,
xorial biopsiya va invaziv bo‘lmagan genetik testlardan foydalaniladi. Molekulyar
sitogenetika usullari (FISH, QF-PCR, NGS) yordamida trisomiya yoki translokatsiyani
aniglash mumkin.

6. Tibbiy va ijtimoiy ahamiyati. Daun sindromi fagat klinik masala emas, balki
ijtimoiy muammo hamdir. Maxsus ta’lim, reabilitatsiya va oilaviy psixologik yordam
bolaning jamiyatga integratsiyasida muhim ahamiyatga ega. Shu bois genetik maslahat

berish, ota-onalarga xavf omillari hagida tushuntirish juda zarur.
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Tadgigot metodologiyasi. Ushbu tadgiqotda tahliliy-solishtirma metod qo‘llanildi.
Avvalo, Daun sindromi bo‘yicha mavjud ilmiy adabiyotlar o‘rganildi va undagi
statistik ma’lumotlar tahlil qilindi. Trisomiya 21, Robertson translokatsiyasi va mozaik
shakllar genetik nugtai nazardan solishtirildi. Shuningdek, Kklinik belgilari, tashxis
usullari va irsiy xavflari hagida ilmiy manbalardan foydalanildi. Tadgiqotning asosiy
gismi taggoslama tahlilga asoslanib, uchala genetik shaklning umumiy va fargli
jihatlari yoritildi. Metodologiya sifatida genetik statistik tahlil, klinik kuzatish va
laboratoriya tashxis usullari haqidagi ma’lumotlarga tayanildi.

Natija. Tadqiqot natijalariga ko‘ra, Daun sindromining eng keng tarqalgan shakli
trisomiya 21 bo‘lib, u barcha holatlarning 95% ini tashkil etadi. Robertson
translokatsiyasi esa 3-4% hollarda uchrab, irsiy xavfning ortishiga sabab bo‘ladi.
Mozaik forma esa kam uchraydi, ammo klinik belgilar yengilroq bo‘lishi mumkin.
Trisomiya holatlari asosan meiotik nondisjunktsiya natijasida, Robertson
translokatsiyasi esa genetik tashuvchilik orqali avlodga o‘tadi. Mozaik shakl esa
mitotik xatoliklar tufayli yuzaga keladi. Demak, Daun sindromining genetik shakllarini
to‘g‘ri aniglash klinik tashxis, davolash va oilaviy maslahat jarayonida katta
ahamiyatga ega.

Xulosa. Daun sindromi inson genetik anomaliyalari orasida eng ko‘p uchraydigan
sindromlardan biri hisoblanadi. Tadqiqotlar shuni ko‘rsatadiki, bu sindromning kelib
chigishi uch xil genetik mexanizm bilan bog‘liq: oddiy trisomiya 21, Robertson
translokatsiyasi va mozaik forma. Eng ko‘p uchraydigan turi trisomiya bo‘lsa,
Robertson translokatsiyasi irsiy omillar tufayli avlodda yuqori xavf tug‘diradi. Mozaik
forma esa nisbatan yengil klinik belgilar bilan kechishi mumkin. Klinik jihatdan Daun
sindromi yuz tuzilishidagi o‘zgarishlar, aqliy rivojlanishdagi cheklanishlar, yurak va
boshqga ichki organ nugsonlari bilan namoyon bo‘ladi. Bu esa nafagat tibbiy, balki
ijtimoiy va psixologik muammolarni ham yuzaga keltiradi. Shuning uchun Daun
sindromi masalasi kompleks yondashuvni talab etadi. Prenatal tashxis usullarining
rivojlanishi kasallikni homila davrida aniglash imkonini beradi. Bu esa ota-onalarga

genetik maslahat berishda va kelajakdagi garorlarni gabul gilishda muhim ahamiyat
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kasb etadi. Xulosa qilib aytganda, Daun sindromining genetik sabablari va ularning

shakllarini chuqur o‘rganish ilmiy, tibbiy va ijtimoiy jihatdan dolzarbdir. Bu boradagi

ilmiy izlanishlar davom ettirilishi, yangi tashxis va reabilitatsiya usullari ishlab

chiqilishi lozim. Aynigsa, irsiy xavfning oldini olish va maxsus ijtimoiy qo‘llab-

quvvatlash dasturlarini kengaytirish jamiyat uchun katta ahamiyatga ega.
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