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Annotatsiya:

Genetik kasalliklar — inson organizmida DNK va RNK tuzilishi yoki gen
ekspressiyasidagi buzilishlar natijasida rivojlanadigan patologik holatlar hisoblanadi.
Ushbu magolada genetik kasalliklarning molekulyar mexanizmlari, mutatsiyalar turlari,
ularning Kklinik ogibatlari va diagnostika usullari batafsil yoritiladi. Shuningdek, genetik
kasalliklarning tibbiy va profilaktik ahamiyati, zamonaviy diagnostika metodlari va
terapiya imkoniyatlari muhokama qilinadi. Magola tibbiyot talabalari uchun genetik
kasalliklarning biologik va Kklinik jihatlarini tushunishga yordam beradi.

Kalit so‘zlar: Genetik kasalliklar, mutatsiya, DNK, RNK, gen ekspressiyasi,
molekulyar biologiya, diagnostika, profilaktika.

I'EHETUYECKHE 3ABOJIEBAHUSA U UX MOJIEKYJIAPHBIE OCHOBBI

AHHOTAIUS:

I'eneTnueckue 3a00I€BaHUS — DTO ITATOJIOTHUYECKUE COCTOSTHUS OopraHnmu3mMa 4CJI0BCKa,
BO3HMKarIue BeieAacTBue HapywmeHui ctpykrypsl [JHK nnu PHK, nmubo skcnpeccun
reHoB. B nmaHHOW craTbe MNOAPOOHO paccMaTpUBAIOTCA MOJEKYJISPHBIE MEXaHU3MbI
TeHETHYECKUX 3a00JeBaHUN, BUIABI MyTallui, X KIWHUYCCKHUE TPOSBIICHUS, & TaKKe
METOAbI JANArHOCTUKMU. Ocoboe BHUMAHUC YACTACTCA MCIHULIMHCKOMY nu
NpOPMIAKTHYECKOMY  3HAYEHUI0O  TEHETUYECKMX  3a00JeBaHUN,  COBPEMEHHBIM
AUArHOCTHUYCCKHUM MCTOJaM MW BO3MOJKHOCTAM TCpallnu. Cratps npcaHazHadycHa IJIA
CTYACHTOB-MCANKOB M IIOMOIacT IIOHATH OHOJIOTMYECKNE U KIMHUYECKHUE AaCIIEKTHI

T€HETUYECKUX HAPYILIECHUMN.
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KuarwueBble ciioBa: ['eneruueckue 3adoneanusi, mytarus, [IHK, PHK, skcnpeccus
I'CHOB, MOJICKYJISIpHAA 6I/IOJ'IOFI/I$I, JUAarHoCTHKa, HpO(l)I/IJ'IaKTI/IKa.

GENETIC DISORDERS AND THEIR MOLECULAR BASIS

Abstract:

Genetic disorders are pathological conditions in the human body resulting from
structural alterations in DNA or RNA, or disruptions in gene expression. This article
provides a detailed analysis of the molecular mechanisms of genetic disorders, types of
mutations, their clinical manifestations, and diagnostic approaches. The medical and
preventive significance of genetic disorders, modern diagnostic methods, and therapeutic
strategies are also discussed. This article is intended for medical students and helps to
understand the biological and clinical aspects of genetic abnormalities.

Keywords: Genetic disorders, mutation, DNA, RNA, gene expression, molecular
biology, diagnostics, prevention.

Kirish:

Genetik kasalliklar inson salomatligining eng murakkab va ko‘p qirrali
muammolaridan biri bo‘lib, ularning kelib chiqishi asosan DNK va RNK tuzilishidagi
o‘zgarishlar, gen ekspressiyasining buzilishi va molekulyar mexanizmlardagi xatolar bilan
bog‘liq. Har bir inson organizmi tarkibida mavjud bo‘lgan genetik material — DNK —
hujayralarda biologik jarayonlarni tartibga soluvchi asosiy molekula hisoblanadi. RNK esa
genetik ma’lumotni amaliyotga aylantirish, ya’ni ogsil sintezi va hujayra funktsiyalarini
ta’minlashda muhim rol o‘ynaydi. Shu sababli, genetik kasalliklar molekulyar biologiya
va tibbiyotning kesishgan nuqtasida o‘rganiladi.

Genetik kasalliklar, odatda, irsiy yoki sporadik shaklda namoyon bo‘lishi mumkin.
Irsiy kasalliklar ota-onadan farzandga o‘tadigan genetik mutatsiyalar natijasida paydo
bo‘ladi va ularning klinik ko‘rinishi ko‘pincha bolalikdan boshlanadi. Sporadik kasalliklar
esa yangi mutatsiyalar, muhit omillari, virusli infektsiyalar yoki boshqa tashqi faktorlar
ta’sirida rivojlanadi. Hujayra darajasida bu kasalliklar hujayra bo‘linishi, metabolizm,
Immunitet va boshga fiziologik jarayonlarni buzadi, bu esa inson organizmida turli

patologik holatlarni keltirib chigaradi.
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Molekulyar biologiyaning so‘nggi yutuqglari tufayli genetik kasalliklarning
mexanizmlari va ularning ogibatlari aniqrog tushunila boshladi. Masalan, DNK zanjiridagi
nuqgta mutatsiyalari, genetik rekombinatsiyalar yoki xromosoma aberatsiyalari ogsil
sintezini, fermentativ faoliyatni va hujayra signalingini bevosita ta’sir qiladi. Bu
o‘zgarishlar esa turli kasalliklarning, jumladan talassemiya, kistik fibroz, Down sindromi,
fenilketonuriya kabi patologik holatlarning asosiy sababchisi hisoblanadi.

Genetik kasalliklarni o‘rganish nafaqat ularning molekulyar asosini tushunishga,
balki ularni diagnostika qilish, davolash va profilaktika gilish imkoniyatini beradi.
Zamonaviy tibbiyotda molekulyar diagnostika metodlari — PCR, genotiplash, sekvenslash
kabi usullar — kasalliklarni erta bosgichda aniglashga va individual terapiya strategiyalarini
ishlab chigishga yordam beradi. Shu bilan birga, genetik maslahat va profilaktik choralar
organizmda kasallik rivojlanish xavfini kamaytiradi.

Shuningdek, genetik kasalliklarning klinik ko‘rinishlari ham talabalarga molekulyar
asos va kasallik simptomlarini bog‘lash imkonini beradi. Masalan, genetik mutatsiyaga
bog‘liq anemiya, metabolik buzilishlar, immun tizimi nuqsonlari yoki o°sish va rivojlanish
sustlashuvi. Bu esa tibbiyot talabalari uchun kasalliklarni tushunish va klinik amaliyotga
tayyorlanish jarayonida muhim ahamiyat kasb etadi.

Genetik kasalliklar nafagat shaxsiy salomatlik, balki butun oilaning va jamiyatning
salomatligiga ta’sir qiluvchi omil sifatida ham e’tiborga olinadi. Ularning molekulyar
asosini o‘rganish orqali ilmiy asoslangan profilaktika strategiyalarini ishlab chiqish,
genetik maslahat berish va gen terapiya imkoniyatlarini kengaytirish mumkin.

Shu sababli, ushbu magola genetik kasalliklarning molekulyar asosini, mutatsiya
turlarini, ularning hujayra va organizm darajasidagi ogibatlarini, shuningdek, tibbiyotda
diagnostika va davolash imkoniyatlarini keng yoritishni magsad gilgan. Bu kirish gismi
talabalarga mavzuning nazariy va klinik jihatlarini tushunishda asos bo‘ladi va maqola
davomida batafsil tahlil gilinadigan asosiy fikrlarni tayyorlaydi.

Genetik kasalliklarni o‘rganish orqali talaba nafaqat biologik jarayonlarni, balki
ularning klinik natijalarini ham tushunadi, bu esa kelajakda bemorlarni davolash va

sog‘ligni saqlash sohasida samarali ishlashga yordam beradi. Shu sababli, molekulyar
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biologiya va genetik tibbiyot talabalari uchun bu mavzu asosiy ilmiy gizigish va amaliy
ahamiyatga ega.

Asosiy gism:

Genetik kasalliklar hujayra va organizm darajasida murakkab molekulyar jarayonlar
natijasida yuzaga keladi. Har bir kasallikning asosida genetik materialdagi o‘zgarishlar,
xususan DNK yoki RNK zanjiridagi mutatsiyalar yotadi. Mutatsiyalar turli shakllarda
bo‘lishi mumkin: nuqta mutatsiyasi, insertsiya, delesiya, xromosoma aberatsiyasi yoki
genom darajasidagi o‘zgarishlar. Bu o‘zgarishlar ogsil sintezini, fermentativ faoliyatni,
hujayra signalingini va to‘qima funktsiyalarini bevosita ta’sir qiladi. Natijada
organizmning normal rivojlanishi va fiziologik faoliyati buziladi.

Ba’zi genetik kasalliklar irsiy bo‘lib, ota-onadan farzandga o‘tadi. Masalan,
autosomal dominant yoki recessiv irsiy kasalliklar farzandlarda turli darajada klinik
belgilar bilan namoyon bo‘ladi. Autosomal dominant kasalliklarda bitta mutatsiyalangan
gen ham kasallikni keltirib chigaradi, masalan, Marfan sindromi yoki Huntington kasalligi.
Autosomal recessiv kasalliklarda esa ikkala ota genetik mutatsiyani tashuvchilar bo‘lsa,
farzandda kasallik rivojlanadi, masalan, talassemiya yoki fenilketonuriya. Irsiy
kasalliklarning molekulyar mexanizmini tushunish talabalarga kasalliklarni diagnostika
gilish va genetik maslahat berishda yordam beradi.

Sporadik genetik kasalliklar esa yangi mutatsiyalar natijasida paydo bo‘ladi. Bu
mutatsiyalar hujayra bo‘linish jarayonida xatolik, muhit omillari yoki virusli infektsiyalar
natijasida yuzaga kelishi mumkin. Sporadik kasalliklarning klinik ko‘rinishi irsiy
kasalliklarga gqaraganda turlicha bo‘lib, ular odatda kattalar yoshida namoyon bo‘ladi. Shu
bilan birga, ularning molekulyar asosini aniglash genetik testlar va diagnostika metodlari
orgali amalga oshiriladi.

DNK va RNK tuzilishidagi o‘zgarishlar ogsil sintezi jarayoniga bevosita ta’sir giladi.
Masalan, nugta mutatsiyasi tufayli ogsilning aminokislota ketma-ketligi o‘zgaradi, bu esa
fermentativ faoliyat yoki hujayra strukturasi buzilishiga olib keladi. Shu sababli,
molekulyar darajadagi genetik o‘zgarishlarni aniglash klinik ko‘rinishlarni tushunish va

kasallikni davolash strategiyasini tanlash uchun zarurdir.
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Genetik kasalliklar hujayra sikli, apoptoz va immunitet tizimiga ham ta’sir qiladi.
Ba’zi mutatsiyalar hujayra bo‘linishini tartibsizlashtirib, saraton kasalliklarining
rivojlanishiga olib keladi. Boshga mutatsiyalar esa immunitet hujayralarining
yetishmovchiligi yoki noto‘g‘ri funktsiyasini keltirib chiqaradi. Shu bois, molekulyar
biologiya va genetik tibbiyot talabalari kasalliklarning hujayra darajasidagi
mexanizmlarini chuqur o‘rganishlari zarur.

Zamonaviy tibbiyotda genetik kasalliklarni diagnostika gilish uchun turli molekulyar
metodlardan foydalaniladi. Polimeraza zanjir reaktsiyasi (PCR), genotiplash, sekvenslash
va molekulyar markerlar yordamida mutatsiyalar aniglanadi. Bu usullar nafagat kasallikni
erta bosgichda aniqlashga, balki individual terapiya strategiyalarini ishlab chigishga ham
imkon beradi. Shuningdek, genetik maslahat va profilaktika choralarini ishlab chigish
kasallik xavfini kamaytirishga yordam beradi.

Klinik jihatdan, genetik kasalliklar turli simptomlar bilan namoyon bo‘ladi. Masalan,
fenilketonuriya metabolik buzilishlar va nevrologik simptomlar bilan, talassemiya
eritrotsit buzilishlari va anemiya bilan, Down sindromi esa rivojlanish nugsonlari va
xromosoma anomaliyasi bilan tavsiflanadi. Shu sababli, talabalarga molekulyar asos va
klinik belgilarni bog‘lashni o‘rganish muhimdir.

Genetik kasalliklarning o‘rganilishi ilmiy va klinik jihatdan talabalarga kasalliklarni
oldini olish, davolash va sog‘lom avlodni shakllantirishda yordam beradi.

Molekulyar biologiya va genetik tibbiyot fanlari talabalarga hujayra va organizm
darajasida genetik buzilishlarning ogibatlarini tushunishga, kasalliklarni diagnostika
gilishga va shaxsiy profilaktika choralarini tavsiya gilishga imkon yaratadi.

Umuman olganda, genetik kasalliklar inson salomatligi va tibbiyot amaliyoti uchun
katta ahamiyatga ega bo‘lib, ularning molekulyar asosini o‘rganish talabalarga klinik va
biologik jarayonlarni chuqur tushunishda mustahkam ilmiy baza beradi. Shu sababli, bu
mavzu tibbiyot talabalari uchun ilmiy, klinik va amaliy jihatdan muhimdir.

Xulosa:

Genetik kasalliklar inson organizmida DNK va RNK tuzilishidagi o‘zgarishlar, gen
ekspressiyasidagi buzilishlar va molekulyar mexanizmlardagi xatolar natijasida yuzaga
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keladigan murakkab patologik holatlardir. Ularning kelib chigishi irsiy yoki sporadik
bo‘lishi mumkin, lekin har ikkala holatda ham hujayra va organizm darajasida turli
funktsiyalar buziladi, shu jumladan ogsil sintezi, metabolizm, hujayra bo‘linishi va
Immunitet faoliyati.

Genetik kasalliklarning molekulyar asosini o‘rganish talabalarga kasalliklarning
biologik va klinik jihatlarini tushunishda muhim ahamiyatga ega. Bu nafagat kasalliklarni
erta aniglash va diagnostika gilish imkonini beradi, balki individual terapiya va profilaktika
choralarini ishlab chigishda ham qo‘l keladi. Zamonaviy molekulyar diagnostika
metodlari, genotiplash, sekvenslash va PCR texnologiyalari orqgali genetik buzilishlar
aniglanadi va davolash strategiyalari ishlab chigiladi.

Klinik jihatdan, genetik kasalliklar turli simptomlar bilan namoyon bo‘lib, ular orqali
mutatsiyalarning organizmga ta’siri aniglanadi. Masalan, fenilketonuriya nevrologik
buzilishlar bilan, talassemiya eritrotsit buzilishi bilan, Down sindromi esa rivojlanish
nugsonlari bilan tavsiflanadi. Shu sababli, talabalarga genetik buzilishlarning molekulyar
asosini klinik ko‘rinishlar bilan bog‘lashni o‘rganish muhimdir.

Genetik kasalliklar nafagat individual salomatlik, balki oilaviy va jamiyat
salomatligiga ham bevosita ta’sir giladi. Ularning molekulyar asosini chuqur o‘rganish
orgali profilaktik choralarni ishlab chigish, genetik maslahat berish va gen terapiya
imkoniyatlarini kengaytirish mumkin.

Shu bilan birga, genetik kasalliklarni o‘rganish talabalarga kasalliklarning molekulyar
va klinik asoslarini tushunish, biologik jarayonlarni tahlil qilish va sog‘lom avlodni
shakllantirishda amaliy bilim olish imkonini beradi.

Umuman olganda, genetik kasalliklar molekulyar biologiya va tibbiyot sohasidagi
asosiy ilmiy va klinik mavzular qatoriga kiradi. Ularni chuqur o‘rganish tibbiyot talabalari
uchun nafagat nazariy bilimlarni mustahkamlash, balki kelajakda bemorlarni samarali
davolash va sog‘ligni saqlashda amaliy tajriba olish imkonini yaratadi.

Shu sababli, genetik kasalliklar va ularning molekulyar asosini o‘rganish tibbiyot

talabalari uchun zarur, ilmiy va amaliy jihatdan yugori ahamiyatga ega mavzu hisoblanadi.
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