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{3 »» Annotatsiya. Genetika- insonning irsiyat va o‘zgaruvchanlik qonuniyatlarini, shuningdek,
) _g’ ularning kasallik jarayonidagi ahamiyatini o‘rganadigan fan. Shifokorning tibbiy genetika
g = fanini bilishi kasallikning individual kechish mexanizmlarini tushunish, to‘g‘ri va aniq
D L tashxis qo‘yish, davolash usullarini tanlash imkonini beradi. Bugungi globallashuv
< 5_0_ jarayonida kasalliklar turi va soni ortishi, shuningdek, insonlarda namoyon bo‘lish
QY xususiyatlarini o‘zgarib, individuallashishiga sabab bo‘lmoqda. Kasalliklarning bunday
_— = o‘zgarib borish sabablari genetika fanini yana bir dolzarb muammosiga aylanib ulgurdi.
g ug._; Ushbu magolada genetika fanini tibbiyotdagi ahamiyati va bir-biriga bog‘ligligi, bugungi
O S kundagi tibbiy genetikaning vazifalari, muammolari keltirilgan.
7 = ' Kalit so‘zlar. Zamonaviy biologiya, irsiy patalogiya, tibbiy genetika, irsiyat,
T o‘zgaruvchanlik, irsiy patologiya, mutatsiya, klinik genetika, poliploidiya. A6cTpakT.
Pl T% ['eneTnka— HayKa, M3yYaromasi 3aKOHBI HACIEJACTBEHHOCTH W M3MEHUYMBOCTU YEIIOBEKA, a
< O TaKkke MX 3Ha4YeHHME B Mpolecce 3a0oneBaHUsA. 3HAHUA Bpaya B 00JACTH MEIUIMHCKON
g ;2 TEHETHKH MO3BOJISIIOT TOHATh MEXAHW3Mbl WHIMBHYaJIbHOTO TEYEHHUs 3a00seBaHus,
-) + NOCTaBMTh TNPABWIBHBI M TOUHBIH JMATHO3, BHIOPATh METOABI JedeHHs. B xoxe
s = -% COBPEMEHHOH IJ100anu3aluy BUIbl U KOJIMYECTBO 3a00JIeBaHUI YBEIMUMBAIOTCS, a TAKXKe
4; Y1 M3MEHAIOTCA ¥ MHANBHIYATH3UPYIOTCS 0COOEHHOCTH MX MPOSBJIEHHH y moei. [IpuauHs!
™~ TaKnMX W3MEHEHHil 3a00JCBAHMIl CTATH eIle OXHOI aKTyaJbHOU MpoOyieMoil reHeTuku. B
E:: g JAHHOM CTaThe NPE/JCTABJICHbl 3HAYCHHE U B3aMMO3aBHCHMOCTb I'€HETHKH B MEIUIIMHE,
= <{ 3agaun u IPOGIEMBI MEIUIIMHCKOM FeHETHKN CErOJIHS.
& E KawueBsble cioBa. CoBpeMeHHas OWOJIOTHS, TeHETHYeCKas MaTOJOTHs, MEIUIMHCKAs
g (3 TEHETHKa, HaCIeJICTBEHHOCTh, M3MEHYMBOCTb, TI'€HETHYECKas MaTOoNOrHs, MyTallus,
T KIIMHAYECKAs! TEHETHKA, TIOJUTIIONIHS.

Abstract. Genetics is a science that studies the laws of human heredity and variation, as
well as their importance in the disease process. The doctor's knowledge of the science of
medical genetics allows to understand the mechanisms of the individual progression of the
disease, to make a correct and accurate diagnosis, and to choose treatment methods. In the
course of today's globalization, the type and number of diseases increase, as well as the
characteristics of their manifestations in people change and become individualized. The
causes of such changes in diseases have become another urgent problem of genetics. This
article presents the importance and interdependence of genetics in medicine, the tasks and
problems of medical genetics today.

Key words. Modern biology, genetic pathology, medical genetics, heredity, variability,
genetic pathology, mutation, clinical genetics, polyploidy.
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Kirish. Hozirda tibbiyot boshga sohalar kabi jadallik bilan rivojlanib bormoqda.

Odatda insonni biosotsial mavjudot sifatida o'rganish genetika va tibbiy fanlar o'rtasidagi
o‘zaro yaxlitlik hisoblanadi. Genetika fani tibbiyot oliygohi talabalarining akademik va
kasbiy tayyorgarligida asosiy rol o'ynaydi. Bo‘lajak shifokor albatta o‘z mutaxassligini
mukammal o‘rganishi bilan bir gatorda genetikaga oid bilimlarni ham chuqur egallashi
lozim. Shu bilan birgalikda, zamonaviy texnologiyalar yordamida nasldagi irsiy
patologiyani tashxislash, davolash va oldini olish ustida izlanishlar olib borishi lozim. Bu
jarayonda tibbiy va genetik bilimlar umulashadi. Demak, genetika va tibbiyot magsadining
umumiyligidan kelib chiqib, quyida tibbiy genetika sohasini o‘ziga xos xususiyatlari
hagida tahlillar Keltirildi. Tibbiy genetika- insonning irsiyat va o'zgaruvchanlik
hodisalarini, shuningdek, ularning kasallik jarayonidagi ahamiyatini o‘rganadigan fan. O‘z
navbatida irsiyat ota-onadan ma'lum belgi xususiyatlar to'plamini kelgusi avlodlarga
o‘tkazish, o'zgaruvchanlik esa— organizmning ota-onada bo‘lmagan yangi belgi-
xususiyatlarga ega bo'lish gobiliyat hisoblanadi.

Material va tadgiqot uslubi. Tibbiy genetika fanini shartli ravishda umumiy
genetika va klinik genetika kabi bo‘limlarga ajratish mumkin. Umumiy genetika
tiriklikning barcha ko‘rinishlari ya’ni, virus, bakteriya, zamburug‘, hayvonot olami va
insoniyatning irsiyat va o'zgaruvchanlik xususiyatlarini o‘rganadi. Klinik genetika- inson
irsiy kasalliklari etiologiyasi, klinik ko'rinishi, diagnostikasi, davolash va oldini olish
chora-tadbirlari hagidagi fan. Tibbiy manbalarda odamning irsiy kasalliklarining 4000 ga
yaqin shakllari keltirilgan, ular ma’lum bir genetik nugson tufayli yuzaga keladi va o‘ziga
xos klinik ko‘rinishlarda namoyon bo‘ladi. Shunisi qizigki, har yili ilmiy va tibbiy
tahlillarda genetik jihatdan aniglangan anomaliyalarning yuzga yaqin yangi tavsiflari
paydo bo'lmoqda. Insonlardagi irsiy moyillik ta‘sirida kasalliklar patologik fenotip ta'sirida
shakllanadi. Metabolitik kasalliklar, endokrin tizimi bilan bo‘liq patologiyalar, gipertoniya
va psoriaz, bronxial astma, ruhiy kasalliklar, o‘sma kabi kasalliklar bunday kasalliklar
jumlasiga kiradi. Tahillardan ko‘rinadiki, insonlardagi perinatal o'limning 30% tug‘ma
nugsonlar, aksariyat homilaning bevaqt tushishi esa genetik sabablar ta'sirida sodir bo'ladi
[6]. Shifokorning tibbiy genetikani bilishi kasallikning individual kechish mexanizmlarini
tushunish, to‘g‘ri va aniq tashxis qo‘yish, davolash usullarini tanlash imkonini beradi. Irsiy
patologiyalar insonning yoshiga xos xususiyatlarida namoyon bo‘ladi. Jahon sog‘ligni
saqglash tashkilotining 1999 yilgi ma’lumotiga ko‘ra, irsiy kasalliklarning yarmidan ko‘pi
bolalarning tug‘ilganidan boshlab 5 yoshigacha namoyon bo‘ladi (1-jadval).

T/ Yoshi Foizda %
n

1 Erta bolalik davri (taxminan 5 yoshgacha 60%

2 5 yoshdan-25 yoshgacha 30%

3 25 yoshdan yuqori 10%

Tibbiy genetikada poliploidiya va aneuploidiya hodisalari ham alohida ahamiyatga
ega. Poliploidiya hodisasi xromosomalarning gaploid to'plamining ko'paytmasi ya’ni,
xromosmalarning 3p- triploid, 4p- tetraploid, 5p- pentaploid shakllarda bo‘lishi.
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Insonlardagi poliploidiya hodisasi homilalarningi nobud bo‘lishiga olib keladi.

Aneuploidiya esa xromosomalar sonining bittaga o'zgarishi ya’ni, xromosomalarning
2n+1=47- trisomiya, 2n-1=45- monosomiya shakllarda ko‘rinishi. Insonlarda aneuploid
embrionlar homiladorlikning turli bosqichlarida homila tushishiga sabab bo‘ladi.
Aneuploidiya bilan dunyoga kelgan chagaloglar esa turli irsiy kasalliklar bilan tug'iladi.
Bunday kasalliklar jumlasiga Daun, Patau, Edvards, Klaynfelter, Tyorner kabi sindromlar
kiradi [1,2].

Tibbiy genetika fani amaliy tibbiyot bilan birgalikda faoliyat ko‘rsatib kelmoqda.
Amaliy tibbiyotning asosiy vazifalaridan biri tibbiy genetikada qo‘llaniladigan usullar
majmuasini ishlab chigish hisoblanadi. Ulardan asosiylari genealogik, sitogenetik,
molekulyar-biokimyoviy, populyatsiya-statistik, egizaklar hisoblanadi. Genealogik
usulning mohiyati oilada irsiy kasallik bilan tug‘ilgan chagalogning toki voyaga yetgunga
gadar kuzatish, tahlil qilish va kasallikni kelgusi avlodlarda yuzalanishini aniglash
hisoblanadi. Geneologik usulda oila shajara daraxtini tuzish, oila a’zolarining genotiplarini
aniqglash, irsiy kasallikning avlodlar uchun kasallanish xavfini gay darajada ekanligini
aniglash kabi tahlillar amalga oshiriladi. Tibbiyotda irsiy kasalliklarni aniglash va tashxish
qo‘yishda genealogik usulning o‘ziga xos kamchiliklari ham kuzatiladi. Bunday
kamchiliklardan eng muhimlari: oila shajarasini aniglash birmuncha qiyinchiliklar
tug‘diradi, shuningdek, avlodlar sonining kamligi ham oldindan aniglanadigan nazariy
prognoz xarakteriniga ta’sir ko‘rsatadi. Tibbiy genetikada sitogenetik usul tadqiqotning
asosiy usuli bo‘lib, irsiy kasallikka aniq tashxisini qo‘yish imkonini beradi. Sitogenetik
usulda genetik nugsonni uchun bemorning xromosoma to‘plamini vizual tekshiriladi.
Tahlillarda gon limfotsitlari, suyak iligi hujayralari, teri fibroblastlari va embrion
hujayralarining kariotipi o'rganiladi. Gimza usuli yordamida metafaza jarayonidagi
bo‘yalgan xromosomalar mikroskopda ko‘riladi. Molekulyar biokimyoviy usul irsiy kasal
inson organizmidagi kimyoviy moddalar va ularning o°‘ziga xosliklarinini aniqlashga
qaratilgan. Biokimyoviy ko‘rsatkichlar (genning birlamchi protein mahsuloti, patologik
metabolitning hujayra ichida va bemorning hujayradan tashqari suyuqgliklarida to'planishi)
kasallikning mohiyatini nafagat diagnostikada, balki klinik belgilarga garaganda ko'proq
genetik jihatdan adekvat aks ettiradi [5].

Olingan natijalar. Tibbiyotda xromatografiya, spektrometriya, magnit-rezonans
spektroskopiyasi, DNK identifikatsiyasi kabi zamonaviy o‘ta aniq texnologiyalar inson
irsiy materiali bo‘lmish genlar morfologiyasidagi o‘zgarishlarni aniqlash imkonini beradi.
Populyatsiya statistik tadgigot usuli Xardi-Vaynberg qonuniga asoslanadi. Egizaklar usuli
kasllik belgilari rivojlanishida genetik hissaning ahamiayatini aniglash imkonini beradi.
Tibbiyotda laboratoriya hayvonlarlarini irsiy kasalliklarga moyilligi, namoyon bo‘lish
xususiyatlarini o‘rganish uchun eksperimental tadqgiqotlar olib boriladi. Bunda kasal
hayvonlarda hujayra va to‘gqimalarida yuzaga kelgan o°zgarishlarni o‘rganish,
davolashning yangi usullarini ishlab chigish va qo'llash muhim ahamiyat kasb etadi.
Zamonaviy tibbiyotda hayvonlar ustida o‘tkazilgan tajribalar ichida hujayra muhandisligi
va gen terapiyasi bo‘yicha tadqiqotlar muvaffaqiyatli olib borilmoqda, irsiy kasalliklarga
tashxis qo‘yishning yangi molekulyar genetik usullari ishlab chigilmoqda. Tibbiy
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genetikaning yana bir rivojlanayotgan sohalardan biri dermatoglifikadir. Dermatoglifika

irsiy patologiya bilan bog‘liq bo‘lgan kaft va oyoqlardagi teri burmalarining naqshini
o‘rganadi. Tibbiyotda xromosoma bilan bog‘liq irsiy kasallarni barmoq nagshlarida o‘ziga
xos o‘zgarishlarni aniglashda dermatoglifikani palmoskopiya usuli qo‘l keladi. Gen bilan
bog‘liq irsiy kasalliklarda dermatoglifik anomaliyalar kamroq o‘rganilgan.

Xulosa. Tibbiy genetikaning dolzarb masalalaridan biri insonning irsiy materiali
o‘zgarish mexanizmlarini ochish va irsiy patologiyalarning oldini olishdir. Bunday dolzarb
muammolarni biolog va biokimyogarlar molekulyar darajasida, morfologlar hujayra va
to'gqimalar darajasida, shifokorlar esa irsiy kasalliklarning organizm darajasida hal gilishi
muhim sanaladi. Irsiy kasalliklarni oldini olishda tibbiy-genetik maslahat markazlarining
o‘rni beqiyos. Tibbiy-genetik maslahat markazlari- oilada irsiy kasal farzandlarning
tug‘ilish sabablari, bunday holatlarni oldini olishga garatilgan aholiga ixtisoslashtirilgan
yordam turlaridan biri. Bunday markazlarning asosiy vazifalari irsiy kasallikning aniq
tashxisini qo‘yish, oilada kasallikning irsiylanish sabablarini aniqlash va oldini olishning
eng samarali usullini aniglash hisoblanadi.

FOYDALANILGAN ADABIYOTLAR:
1. Ky6aps, O.N. Tlouck 3THYECKON CYIIHOCTH T€HETHYECKUX aujieMM Meauiuubel / O.M.
Ky6aps // buostudeckue mpoOiaemMbl pa3BUTHSI T€HETUYECKUX TeXHOJorui B Poccuiickoit
®enepanun. COOpHUK TE3UCOB HAy4YHOU KOH(pepeHuun.— Mocksa, 2020
2. Hetoccbaym, Ponepuk P. Mak-Unnec, Xantunrron @. Buwmnapn ; nep. ¢ anra. A. 111
JlaTemmosa, nox pea. H. I1. boukoBa.- Mocksa: ['DOTAP-Menua, 2010.
3. CunysHoBa U. B. DTuka renetuku u «renetuka» 3tuku / U.B. CunysHoBa // BecTHuk
PIMYVY.- 2002.- Ne 4(25).- C. 65-71. Council of Europe. Additional protocol to the
Convention on human rights and biomedicine concerning biomedical researches.
Strasbourg, 2005.
4. MoxoB A. JI., Asopckuii A. H., IlozmeeB A. P. OcobGeHHOCTH MPaBOBOTO
pPEeryjinpoBaHrusd TI'CHOMHBIX HCCHGHOB&HHﬁZ He6JIaFOHpI/I}ITHI>IC HCXoaknl, Hp06HeMBI
Oe3omacHOCTH U nepcrnekTuBsl // Becthuk Y amyprckoro ynusepcureta. 2020. T. 30, Ne 1.
C. 145-152.
5. IlpaBunbpHas cceuika Ha ctathio: KapumoB B.X., KazanueB J[.A. IloreHinuanbHbie
YTpPO3bI UCITOJIB30BAHUA TCHECTUYCCKUX TEXHOJIOTHI U IMPAaBOBLIC MMYTH WX PA3pPCHICHUA //
Bonpocsr 6ezonacuocTu. 2022, Ne 1. C. 48-63. DOI: 10.25136/2409-7543.2022.1.36744
URL.: https://nbpublish.com/library_read_article.php?id=36744
6. Debrock S., Melotte C., Spiessens C., Peeraer K., Vanneste E., Meeuwis L., Meuleman
C., Frijns J. P., Vermeesch J. R., D'Hooghe T. M. Preimplantation genetic screening for
aneuploidy of embryos after in vitro fertilization in women aged at least 35 years: a
prospective randomized trial. Fertil. Steril 2010; 93: 364-373.
doi:10.1016/j.fertnstert.2008.
7. Wertz, D.C. WHO, Report of consultants to WHO. Review of ethical Issues in medical
genetics / D.C. Wertz, J.C. Fletcher, K. Berg.— 2001.

134



RECENT SCIENTIFIC DISCOVERIES AND METHODOLOGICAL RESEARCH.
International online conference.

Date: 7"February-2025
8. Harper P.S. Human genetics in troubled times and places. Review Hereditas 2018; 155:

7. doi: 10.1186/s41065-017-0042-4

onferences e

Open Access | Scientific Online | Conference Proceedings

A
J

al (

10N

INTERNATIONAL Interna t

CONFEREMNCES OF PRACTICE

135



