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Узбекистонда тиббиёт генетикасининг 
ривожланишида улкан %исса кушган 

устозимиз Жа^онгир ](амидов 
таваллудининг 70 йиллигига батшлаймиз.

Муаллифлар

МУКДПДИМА

Тиббиёт генетикаси одам генетикаси фанининг бир 
булими булиб, одамнинг ирсияти ва узгарувчанлигини па­
тология нукгаи назардан урганади. Тиббиёт генетикаси 
ирсий: касалликларнинг келиб чикиш сабабларини, ир­
сийланиш табиатини, популяцияда таркалиишни, моле­
кула ва хужайра даражасида содир буладиган жараёнлар- 
ни урганади.

Тиббиёт генетикасининг асосий кисми клиник гене­
тика дисобланиб, у ирсий касалликларнинг этиология- 
сини, патогенезини, клиникасини, диагностикасини ол- 
дини олиш ва даволаш йулларини урганади.

Ирсиятнинг асосий крнуниятларини пухта ^злашти- 
риш шифокорлик амалиётида жуда катга адамиятга эга- 
дир. Шуни алодвда таъкидгаш лозимки, ирсий омиллар 
ирсиятга алокдси йук, деб уйланадиган купгина ирсиймас 
касалликлар патогенезига катга таъсир курсатиши аник,- 
ланмокда. Хатто сил, безгак, кора чечак, улат каби юкумли 
касалликларнинг популяцияларда таркалиши ирсиятга 
аловддор эканлиги аникданди.

Тиббиёт генетикаси жуда тез ривожланиб бораётган 
фанлар кдторига киради: 1978 йилда Москва шадрида угка- 
зилган ХГУ Халкдро генетика конгрессида 2500 га як#н 
ирсий касалликлар мавжудлиги, 4,5-5% га якин чакалок;- 
ларнинг ирсий жидатдан дар хил узгаришлар билан туга- 
лиши таъкидланган эди.

Хозирга келиб ирсий касалликларнинг сони янада 
купайганлиги, улар сони 4000 га якинлашгани аникдан- 
гандир. Х^Р йили 100 га я^ин янги ирсий касалликлар 
аникланмокда. Бунинг сабабларидан бири одам генети­
каси, физиологияси ва биокимёсининг тобора чукур урга- 
нилиши, диагностика усулларининг янада тахомиллаши- 
ши булса, иккинчи асосий сабаб — яшаш мудитининг
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тобора ифлосланиб бориши, одам ирсиятига зарарли таъ 
сирларнинг тобора ортиб боришйдир.

Тиббиёт генетикасига баришланган китоблар куп були 
шига кдрамасдан уларнинг аксарияти рус ва бошкд хори 
жий тилларда чоп этилган.

Сизнинг эътиборингизга хавола этилаётган ушбу дарс­
лик узбек тилида шу соада ёзилган биринчи к^лланмг 
хдсобланади.

Бу дарслик Узбекистон Республикаси Союипзга сак- 
лаш вазирлиги томонидан тасдикланган дастур асосида 
ёзилгандир.

Дарсликнинг биринчи бобида генетика фаниккнг, 
унинг одам генетикаси ва тиббиёт генетикасига тааллук,- 
ли булимларининг ривожланиш тарихи ва дозирги давр- 
даги асосий муаммолари баён этилган.

Иккинчи бобда ирсият ва узгарувчанликнинг молеку- 
ляр ва хужайравий асослари берилган. Бу бобда дужайра 
хдвдда кнск^ча маълумот, ирсий модданинг тузилиши- 
нинг ген, хромосома ва геном даражалари, генетик код, 
мугациялар, уларнинг репарацияланиш механизмлари, ген 
инженериясининг мохияти, унинг асосий муаммолари 
ёритилгандир. Бу маълумотлар бошлангач курсларда 
укитилгани муносабати билам талабалар хотирасидан анча 
кутарилган булиши мумкинлигини эътиборга олиб, жуда 
к,ис^ача баён этишни мадсадга мувофик; деб ?^исобладик.

Дарсликнинг учинчи бобида ^озирги даврда куллани- 
лаётган тиббиёт генетикасининг усуллари келтирилди. 
Ананавий усуллардан тапщари ДНК-зонди, иммуногене­
тика, соматик х̂ ’жайралар генетикаси усулларига ̂ ам катга 
эътибор берилди. Т^ртинчи бобда ирсий касалликлар тас- 
нифининг асосий принциплари, геном, хромосома, ген 
касалликлари, мультифакториал касалликлар т^рисида 
маълумотлар келтирилган. Бунда бу ирсий касалликлар- 
нинг келиб чи^иш механизмларига, яар бир гурух касал- 
ликларининг узига хос белгияарига, лабораторияда таш- 
хис куйиш усулларига алоэдда эътибор бердик. Талаба- 
ларнинг узлаштиришига кулайлик яратиш мак,садида, 
касалликларнинг характерли белгиларини жадвалларда 
ифодалашни мак,садга мувофик деб хисобладик. Бешин- 
чи бобда ирсий касалликлар тарк,алишининг олдини
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олишнинг асосий усули — тиббий-генетика масла^ати, 
унинг мак;сади, вазифалари, асосий боскдчлари, прин- 
циплари баён этидци.

Охирги бобда ирсий касалликларни даволашнинг ва 
олдини олишнинг асосий принциплари туррисида маъ­
лумотлар келтиридци.

Дарслик охирида энг куп учрайдиган ривожланишнинг 
кичик нук;сонлари (стигмалар) х;акдда маълумот берувчи 
жадвал ва энг куп учрайдиган генетик атамалар лурати 
берилди. Мазкур дарслик узбек тилида биринчи марта 
яратилганлиги сабабли табиийки айрим камчиликлардан 
холи эмас. Дарсликнинг сифатини ошириш мак,садида 
фикр ва муло^азаларини баён этажак китобхонларга ол- 
диндан чуадр миннатдорчилигимизни из^ор этамиз,

Дарсликни нашрга тайёрлашда узларининг к?1мматли 
масла^атлари билан ёрдам курсатган академик Ж-Х.Ха­
мидов ва профессор Ш. Ш. Шомансуровларга чукур мин­
натдорчилигимизни билдирамиз.
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ГЕНЕТИКА ВА ТИББИЁТ ГЕНЕТИКАСИНИНГ 
КИСКДЧА РИВОЖЛАНИШ ТАРИХИ

Генетика термини 1906 йилда У.Бэтсон томонидан так- 
лиф килинган б^либ, юнонча “genetikos” сузидан олин­
ган ва келиб чикдшга тааплук^и деган маънони англата- 
ди. Генетика фани тирик организмларнинг икки асосий 
хусусиятлари — ирсият ва узгарувчанлик к;онуншгглари- 
ни урганади. Г. Мендель узининг нухотлар устида утказ- 
ган классик тажрибалари билан ирсият ва узгарувчанлик 
додисаларини илмий урганишни бошлаб берди (1865). 
Лекин Мендель кашф килган ирсият к;онуниятлари 35 
йилгача замондошларнинг эътиборини жалб этмади, фа- 
к^т 1900 йилдан бошлаб, ирсият к;онуниятлари кдйта кашф 
кдтангандан кейин, Мендель ^онунлари дамма олимлар 
томонидан эътироф этилди ва генетика алоздвда фан си- 
фатида ривожлана бошлади. Уша ва^тдан бошлаб гене­
тика фани узо^ ва мураккаб йулни босиб утди ва куп 
сонли муста^ил булимларга ажралди. Бу булимлар ало- 
дида фан сифатцда ривожланмокда, улар генетика фани- 
нинг янги кашфиётлари — математика, физика, кимё 
эволюдион таълимот, цитология, тиббиёт ва боцща фан- 
ларнинг ютукдаридан фойдаланиш натижасида ташкил 
тоцди.

Генетика фундаментал (пойдевор) ва амалий фан 
хдсобланади. Унинг фундаменгаллиги — тирикликнинг 
асосий хусусиятлари — ирсият ва узгарувчанликни урга- 
ниши, бошк,а фанларга катга таъсир курсатишига 6 o f - 
ликдир. Генетиканинг амалий характери унинг ютухда- 
рининг амалий ма^садларда, селекцияда, сорликри сак- 
лашда фойдаланилишига борлккдир.

Х,озирги замон генетикасининг асосий тушунчалари- 
дан бири ген здесобланади. Ген ирсий информациянинг 
сакданиши, узатилиши ва амалга оширилиши бирлиги- 
дир. 1900 йилдан кейин ирсиятнинг механизмлари Урга-
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нила бошланди, натижада ирсий код, транскрипция, 
трансляция ва маълум генлар томонидан кодланадиган 
оксилларнинг функцияланиш механизмлари кашф *зшш- 
ди. Хозирги даврда генетика фанида генлар нафис тузи- 
лишини Урганиш, шахснинг индивидуал ривожланиши 
жараёнида генлар фаолиятининг бошкэдэилиши каби му- 
раюсаб муаммолар устида илмий изланишлар утказил- 
мокда.

XIX асрнинг иккинчи ярмигача ирсият хддисаси ил­
мий жидатдан умуман урганилмаган эди. Аммо уша давр- 
даёх; болаларнинг дамма вак^г дам ота-оналарга ухшай- 
вермаслиги, баъзи касалликларнинг айрим оилаларда 
учраши, усимлик ва дайвонларнинг хусусиятларини ча- 
тидгтириш йули билан яхыгалаш мумкинлиги маълум эди, 
тиббиёт содасида айрим эмпирик к;онунлар келтириб чи- 
к^арилган эди. Масалан гемофилия билан факдт ^гил бо- 
лалар касалланиши, лекин касаллик оналардан утиши 
(Нассе цонуни) аник,ланган эди. Лекин одам генетика- 
сининг ривожланишига ижтимоий ва сиёсий муносабат- 
лар ^амма вак,т таъсир курсатиб келди. Щунинг учун 
дам антропогенетиканинг “соф фан” булиб к;олиши к^й- 
ин эди.

Хатто дозирги даврда дам IQ (интеллект коэффици­
ента) ирсийланиши, хулкринг туша шаклларининг мав- 
жудлиги муаммолари жамоатда дар хил бахсларнинг ке- 
либ чик«ишига сабаб булиб келмовда. Ирсият тугрисида 
дастлабки тушунчаларни антик даврдаги кддимги юнон 
файласуфларининг асарларида топиш мумкин. Масалан 
Гиппократ шундай ёзган эди: “ypyF бутун танани досил 
килади, соглом уругдан тананинг соглом к^смлари, ка- 
сал уруБлардан эса касал к^смлар досил булади. Калдан 
кал бола, кук к^злидан кук кузли бола, гилайдан галай, 
тухумсимон каллалидан тухумсимон каллали фарзандлар 
дунёга келади”. Анаксагор ва Аристотельнинг дам ирси­
ят ва жинснинг шаклланиши тугрисидаги дунёкдрашла- 
ри дикдота сазовордир. Платон узининг “Сиёсат” деган 
асарида жисмоний ва маънавий соглом болалар тугали- 
ши учун эр-хотинларни к,андай танлашни, болаларни кдн- 
дай тарбиялашни тушунтиради. Урта аср даврларида ир­
сият содасида дикдатга сазовор фикрлар яратилмади. Ле-
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кин Шарк, ва Марказий Осиё олимларининг асарларида 
бу содада анча кимматли дунёкдрашларни топиш мум­
кин. Буюк Ибн Сино таббиёт фанининг ривожланишига 
катта xjicca кушди, унинг асарлари Европа университет- 
ларида тиббиёт содасида асосий кулланма сифатида кенг 
кулланилди.

Унинг асарларида одам табиатининг шаклл анишида 
унинг белгилари (дозирги замон тушунчасида — феноти- 
пи), ички модияти (организмнинг ирсий ахбороти-гено- 
типи) ва элементларининг (генларнинг) узаро муноса- 
батларининг адамияти тугрисида кимматли фикрлар мав- 
жуд.

Уйгониш даврида табиат тутрисидаги билимлар кенг 
ривожланиб, дар хил илмий маълумотлар тупланди, таж- 
рибалар угхазилди. Уша даврда испаниялик врач Мерка­
до “Ирсий касалликлар” деган асарни яратди, кейинрок, 
эса Моперти, Адамс ва Насселарнинг ирсият сохдсида 
олиб борган илмий текширишлари натижаси чоп этилди. 
Моперти полидактилиянинг оилада тарк,алиигини аник- 
лади (1752 й). Адамс ирсий патологияси булган оилалар- 
ни дисобга олиш, касалликка ирсий мойиллик, инбри­
динг ва муздитнинг ахдмияти, ирсий касалликларнинг ге- 
терогенлиги (дилма-диллиги)ни курсатди.

Нассе гемофилиянинг ирсийланиш принципларини 
тасвирлаб ва унинг тулик; авлодлар шажарасини (генеа- 
логиясини) тузиб чикди.

Аммо бу давр дали генетиканинг илмий дав-
ри эмас эди. Уша давр тадкдк.отчиларининг асарларида 
хдкикий, анш; маълумотлар тамомила нотутри тушунча- 
лар билан аралашиб кетган эди, чунки дали одам генети­
касининг назарий асослари яратилмаган эди.

Факат 1900 йилдан Г.Менделнинг ирсият конуниятла- 
ри к дйта кашф кдлинганидан кейин генетика фани ил­
мий йилдан ривожлана бошлади. 1865 йилда Ф.Гальтон 
узининг “Талантнинг ва характернинг ирсийланиши” мо­
нограф иясида мацдур шахсларнинг авлодлар шажараси­
ни (биографиясини) урганиш асосида бу хусусиятларнинг 
ривожланишида ирсиятни адамияти борлигини аникпади.

Ф.Гальтон ва унинг шогирди К.Пирсон биометрик ге- 
нетикага асос солдилар. Ф.Гальтондан бошлаб одам ге-
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нетикаси евгеника йуналишида тарак^ий эта бошлади* 
Европада нацизмнинг ривожланиши натижасида евгени- 
канинг мохияти тамомила бузилиб “иркдй гигиена”га ай~ 
ланиб К.ОЛДИ. 1931 йилда немис ирк^й гигиена жамияти 
узининг номига евгеника сузини хам к^шиб олганидан 
кейин евгеника нацизм билан бир маънода тушунила 
бошланди.

Генетиканинг ривожланашида ирсиятнинг хромосо- 
малар назариясининг яратилиши жуда катта ахамиятга 
эга булди. Бу назариянинг асосчиси Т.Г.Морган Нобель 
мукофотига сазовор булди. Хромосома назарияси цито­
логия ва генетика ютукдарвдан фойдаланиш натижасида 
яратилди ва унинг ярагилишида Бовери, Вильсон, Сет- 
тон ва бошкд мажхур олимларнинг тацк?щотлари катга 
ахамиятга эга булди.

Дарвинизм ва генетика гояларининг бир-бирига куши- 
лиши натижасида популяциялар генетикаси 'ривожлана- 
ди. Популяцион генетика С.С.Четвериковнинг 1926 йил­
да ёзган “Хозирги замон генетикаси нукгаи назаридан 
эволюцион таълимотнинг баъзи бир томонлари” деган 
классик ахамиятга эга булиб к;олган мак,оласидан кейин 
тез ривожлана бошлади.

Бундан хам олдинрок; Г.Харди ва В.Вайнберг поцуля- 
цияларда аллеллар, фенотиплар, генотиплар чатотасини 
аниедаш формулаларини таклиф этган эди. Бу мапщур 
илмий ишлар ирсий касалликлар эпидемиологияси ва ге- 
ногеографиясини Урганишга сабаб булди.

1902 йилда тиббий генетика со^асида яратилган иш- 
лардан бири А-Гэрроднинг “Алкаптонуриянинг тарк^ли- 
пщца кимёвий жараёнларни урганиш” ипгидир. Метабо- 
лизмнинг туша ^олатларини урганиш мисолида биоким­
ёвий генетикага асос солинди.

XX асрнинг бошларвда ирсий модданинг стабиллиги 
туррисида дунёкдрашлар хукмрон эди. Лекин Де Фриз, 
Надсон, Филипченко, Делоне, Сапегин, Г. Меллер ва 
Стадлерларнинг тадк^кртлари натижасида геннинг узга- 
рувчанлиги, мутацияларни сунъий й^л билан х,осил ^илиш 
мумкинлиги аних^анди. Геннинг тузилишини урганиш 
окрилнинг матрицали синтези гоясининг келиб чиедши- 
га, ген назариясининг яратилишига олиб келди. Натижа-

www.ziyouz.com kutubxonasi



да Д.Уотсон ва Ф.Крик ДНКнинг тузилиш моделини 
анюугадилар ва бу мащдур кашфиёт учун Нобель муко- 
фотига сазовор б^лдилар. ДНК струкгурасининг аникда- 
нишида Бидл, Татум, Мак-Леод, О.Эвери ва М.Мак-Карти 
дамда бошкд олимларнинг илмвй тадкикртлари дам кат- 
та адамиятга эга б^лди.

И.Н.Вавилов томонидан яратилгав ирсий узгарувчан- 
ликнинг гомологик кдтори к;онуни ирсият дакдцаги фан­
га кушилган бебадо диссадир. Бу к;онун тиббиёт генети- 
касида ирсий касалликларни моделлаштиришда жуда кат- 
та адамиятга эгадир. XX асрнинг 30-40 йилларида тиббиёт 
генетикаси содасида анча ютукдарга эришилди. С.ГЛе- 
вит, С.Н.Давиденков, С.Н.Ардашников, АП.Прокофье­
ва- Бельговская, В.П.Эфроимсон, А.А.Малиновскийлар 
одам генетикаси ва тиббиёт генетикаси ривожланишига 
жуда катта дисса кущцилар.

Узбекистонда генетик тадквдотларнинг ривожлани­
шига машдур олимлар Ё.Х.Т^ракулов, Ж.Х.Хамидов, 
Ж.А.Мусаевлар катта дисса к^шдилар, жумладан E.X.Ti?- 
ракулов радбарлигида ирсий касалликлар ривожлани- 
шининг биокимёвий механизмлари урганилди. Акаде­
мик Ж Д.Хамидов у'з шогирди А.А.Абдукаримов билан 
тиреоид гормонлар таъсирининг генетик механизмла- 
рини урганишга катта дисса кушдилар. Атокли олим- 
ларимиз Н.М.Мажидов, Ш.Шомансуровлар асаб касал- 
ликлари патогенезида ирсий омиллар ролини Урганди- 
лар.

1971 йилда Тошкент тиббиёт институтвда Урта Осиё 
республикаларида биринчи марта Ж.X-Хамидов ва
А.Т. Окдловлар радбарлигида тиббиёт генетикаси були- 
ми очилиб ирсий касалликлар тарк;алишининг одцини 
олишга каратилган анча ишлар х?шшди. Хозирги даврда 
тиббиёт институтларида тиббиёт генетикаси кафедрала- 
ри ёки курслари очилган булиб, булажак шифокорлар- 
нинг тиббий генетикага оид билимларини оширшцда анча 
тадбирлар амалга оширилмодда. Тошкентдаги акушерлик 
ва гинекология илмий-текшириш институтида, тиббиёт 
институтларида, йирик поликлиникалар к,ошида тиббиёт 
генетикаси лабораториялари очилган булиб, улар адоли­
га тиббий генетика содасида ёрдам курсатмокда.

ю
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Ирсиятни молекуляр даражада урганиш текшириш 
объекта сифатида микроорганизмлардан фойдаланиш на- 
тижасида кенг ривожлавди. Бу эса уз навбатида генетик 
инженериянинг келиб чт^ишига олиб кедци.

Генетик инженерия олдиндан белгиланган макрад асо- 
сида ирсий ахборотни ген, дужайра ва организм даража- 
ларида кдйта тузиш, узгартириш муаммолари билан шу- 
рулланади.

Хозирги вак,тда ДНК зонди, соматик хужайраларни 
дурагайлаш, иммуногенетика усулларининг к^лланили- 
ыга одам генетикасининг янада муваффахдятли ривож- 
ланишига сабаб булмокда.

Генетика фанининг кейинги ва^гларда к^лга кириттан 
ютукдари асосида, фан ва техника усулларининг дамкор- 
лиги натижасида янги соха-биотехнология юзага келди.

Генетик инженерия ва биотехнология усулларининг 
кенг кулланилиши, одам ирсий касалликларига ташхис 
куйиш, даволаш ва олдини олидща жуда катга истик,бол- 
ларни очиб бермокда.

II Б О Б .

ИРСИЯТНИНГ ХУЖАЙРАВИЙ ВА МОЛЕКУЛЯР 
АСОСЛАРИ. ХУЖАЙРА ХДЦИДА ВДС^АЧА 

ТУШУНЧАЛАР. ИРСИЯТГА МУХИТ 
ОМИЛЛАРИ ТАЪСИРИ

Одам биоижтимоий модиятга эга булганлиги учун дай- 
вонот оламининг белгиларини ва ижтимоий модиятни 
анюдювчи белгиларни узида сакдайди. Одам оргаяизми 
дужайралардан ташкил топтан б^либ, унда тирик мате- 
риянинг куйидаги тузилиш даражалари тафовут этилади: 
организм, аъзолар, т^ималар, хужайралар. Хужайралар 
тузилиши ва функцияларини урганувчи цитология фани 
ирсият ва узгарувчанлик механизмларини урганиш му- 
аммоларига катга дисса кушди.

Хужайра -  эукариот организмларнинг структуравий 
ва функционал элементар бирлиги дисобланади (эукари­
от организмларга одам дам киради. Эукариотлар — 
да^и^ий ядрога эга б^лган хужайралар). Хужайра ^з-узи-
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ни досил килувчи, янгиловчи ва идора кделувчи тирик 
элементар система хисобланади яъни “тириклик” тушун- 
часига жавоб бера оладиган энг кичик бирлик ^исобла- 
нади.

Хар хил организмлар х\окайраларининг тузилишидаги 
Ухшашликлар эукариот организмларнинг келиб чикдши- 
нинг бир хиллигини далилловчи гувозухардан биридир. 
Хужайра организм таркибида узи алозртда система булиб- 
гина хрлмасдан, организмнинг элементар бирлиги хрсоЬ- 
ланади. Хужайранинг ички таркибий кдсми ташк,и му- 
Хитдан ёки бошкд хужайралардан плазматик мембрана 
ор^али чегараланади. Эукариот хужайраларда ядро би­
лан цитонлазмани мембрана ажратиб туради. Цитоплаз­
ма уз таркибига кура гиалоплазма, органоидлар ва ки- 
ритмалардан ташкил топгандир.

Хужайранинг ̂ амма таркибий к^смлари специфик ту- 
зилишга ва функцияларга эга булиб зо'жайранинг яхлит 
функциясини таъминлайди.

Хужайранинг нафис тузилиши бир млн маротабагача 
катталаштирувчи электрон микроскоплар ёрдамида урга- 
нилади. Микроскопнинг катталаштириш имкониятини 
одам кузи билан солиштирсак ёруглик ми1фоскопи кузга 
нисбатан 500 марта кучлироц, электрон микроскоп эса 
ёруглик микроскопига нисбатан 500 марта кучлирок, кат­
талаштириш имкониятига эгадир.

Цитологияда биокимё ва биофизика усуллари х,ам 
кулланилади, бу усуллар хужайранинг кимёвий структу- 
раларини ва функцияларини урганишга имкон беради. 
Хужайранинг ташк^ мембранаси — плазмолеммаси куп 
сонли мембраналардан бири булиб, улар каби Узига хос 
хусусиятларга эгадир.

Плазмолемма липопротеин комплекс булиб, кдлинлиги 
10 нм атрофида булади. Хайвон зужайраларида мембра­
на усти комплекси — гликокаликс мавжуд. Гликокаликс 
гликопротеинлардан (углеводлар ва ок;силлар) иборат 
булиб, плазмолеммани гилоф каби ураб туради. Ташк?! 
хужайра мембранаси бир кдтор муэдт функцияларни ба- 
жаради:

1. Хужайрани ташкой мухитдан ажратиб туради;
2. Рецепция функциясини;
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3. Транспорт функциясини бажаради.
Рецептор плазмолемманинг ихтисослашган структу- 

ралари б^либ, *ар хил модцалар таъсирига махсус жавоб 
беришни, иммунитетни, бошкд хужайраларни “таниш- 
ни” таъминлайди.

Транспорт система сифатида хужайра мембранаси кон- 
центрациялар градиента буйича модцаларнинг пассив 
транспортини, концентрациялар градаентига карши фаол 
транспортни амалга оширади. Плазмолемма ёрдамида 
хужайралар бир-бирлари билан алокдда булади.

Цитоплазманинг асосий модцаси — гиалоплазма хужай- 
ранинг ички мухдги ^исобланиб, у мураккаб тишщ кол­
лоид система ва уз хрлхт ни  узгартириб туради. Гиалоп- 
лазмада х,ар хил ферментлар ва метаболитлар жойлаша- 
ди. Унда му^им функциялар амалга ошади (хужайранинг 
узи учун о^сил синтези, гликолиз).

Цитоплазманинг таркибида органоидлар учрайди. Хар 
бир органоид маьлум структурага ва функцияга эга була­
ди. Тузилишига кдраб мембранали (эндоплазматик тур, 
Гольжи аппарата, лизосомалар, митохондриялар) ва мем- 
бранасиз (рибосомалар, центросома, микронайчалар.мик- 
рофиламентлар каби органоидлар тафовуг этилади (Ьрасм).

Улардан ташкдри маълум функцикларни бажарилгга 
ихтисослашган хужайраларда махсус органоидлар (маса­
лан, хдво йуллари хужайраларининг киприкчалари, дазм 
системаси дужайраларининг микробурмалари) бор.

Мембранали органоидлар — гиалопазмадан битта мем­
брана (митохондрияларда иккита мембрана) билан чега- 
раланган буш ли^ар ^исобланади. Эндоплазматик тур 
ясси, мембранали цистерналар, вакуолалар ва каналча- 
лардан ташкил топган вакуоляр сисгемадир. Эндоплаз­
матик тур — 2 хил: силлик, (агрануляр) ва донадор (гра- 
нуляр) булади. Донадор турнинг цистерналари, вакуола- 
лари ва каналчалари сиртида рибосомалар жойлашган 
булиб силлик турда рибосомалар учрамайди. Эндоплаз­
матик турнинг ривожланиши хужайранинг функционал 
долатига богли*;. Донадор тур ок;сил синтезловчи секре- 
тор хужайраларда силлик; тур эса улгеводлар ва липид- 
ларни синтезловчи *?™'айраларда яхши ривожланган була­
ди. Умуман олганда эндоплазматик тур экспортланувчи
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одеилларни. хужайра мембранаси о^силларини синтез 
лаш, ок,силларни кимёвий модификациялаш ватранспор] 
ни амалга ошириш (донадор тур), липидларни, стероид 
ларни синтезлаш, углеводлар, баъзи минерал бирикма 
лар метаболизмида катнаигиш, задарли моддаларн: 
дезактивациялаш (силлик; тур) функцияларини амалг 
оширищда катнашади.

Гольжи комплекси (аппарата) ясси цистерналар тупла 
мидан (хар бир т^пламда 5-10) иборат булади. Цистерна 
нинг охирги кисмлари кенгайган булиб, улардан майд; 
пуфакчалар ва йирикрок вакуолалар ажралади. Голъжз, 
комплекси эндоплазматик турда синтезланган мадсулот 
ларни ажратиш, т^плаш, кимёвий трансформациялаш 
полисахар идларни синтезлаш, уларни ок;силлар билан би 
риктириш функцияларини бажаради.. Шунингдек Голь- 
жи комплекси ёрдамида лизосомалар шаклланади ва сек­
реция мадсулотлари хужайрадан ташкарига чи^арилади.

Лизосомалар — юмалок шаклдаги битта мембрана би­
лан уралган таначалардир. Хамма лизосомалар гидролазг 
ферментларини саклайди, уларни функцияларига кдраС 
куйидаги типларга б^линади: бирламчи лизосомалар — 
нофаол ферментларни сак^айди, иккиламчи лизосома­
лар бирламчилардан хосил булиб, уларда таш^аридан 
кирган модцалар (гетерофагосомалар) ёки хужайранинг 
^зида дифференциацияланган структуралар (аутофагосо- 
малар) парчаланади. Мономерларга парчаланган модда- 
лар, иккиламчи лизосомалардан яна гиалоплазмага чи- 
Киб хужайра томонидан яна фойдаланилиши мумкин. Агар 
моддалар охиригача парчаланмаса иккиламчи лизосома- 
да тупланиб, лизосомалар коддих; таначаларга айланади 
(телолизосомалар). Бу ерда х,олган моддалар ^згариб. ти- 
Бизланади, мураккаб структуралар хосил килади ёки пиг- 
ментларга айланади (масалан организм кариганда жигар 
ва мия хужайраларида липофусцин холатда т^планади).

Лизосомаларнинг к^зик;арли функцияларидан бири 
гормонал махсулотларни хосил кдлишда кэтяашишдир. 
Масалан, тиреоглобулин молекуласи гидролизланиши на- 
тижасида к;алк,онсимон безнинг “етилган” гормони ти­
роксин хосил булади. Шунинг учун хам лизосомаларнинг 
функциялари “хазм тракти” ёки “санитарлик” биланги-
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на чегараланиб кдпмайди. Лизосомаларда хатто битта гид- 
рол азанинг етишмай колиши огар ирсий касалликларга 
сабаб булиши мумкин.

Митохондриялар хужайранинг мухим органоидлари- 
дан бири б^либ улар хужайрани энергия билан таъмин­
лайди. Хужайраларда митохондрияларнинг шакли ва 
улчамлари хилма-хил булиб хужайранинг функционал 
холатига бокликдир. Таш^и мембрана билан ички мемб­
рана уртасида мембраналараро бушлик; мавжуд. Ички мем­
брана кдррали ёки найсимон усимталардан иборат булиб 
митохондрия матриксини ураб туради. Бу бурмалар (кри- 
сталар) ёки найчалар (тубулалар) ички мембранакинг 
ишчи юзасини ортгиради, уларда электронлар ташувчи 
ва оксидланиб фосфорловчи системалар жойлашади ва 
бу ерда макроэргик бирикмалар — АТФ синтезланади. 
Ички мембраналарнинг найсимон структуралари стеро­
ид гормонларни синтезловчи хужайраларда учрайди. Мат- 
риксда прокариотларга Ухшаган, гистонли о^силлари 
булмаган ДНК ва хужайра рибосомаларидан кичикрок; 
улчамли рибосомалар жойлашган, шундай кддиб мито­
хондриялар ок;сил синтезловчи уз аппаратига эгадир.

Лекин митохондриялар функцияси учун зарур булган 
о^силларнтохаммаси хам унинг узида синтезланмайди, 
оксилларнинг купчилиги ядро генлари оркдли кодлана- 
ди. Шунинг учун хам митохондриялар ярим автоном ор­
ганоидлар хисобланади.

Митохондрия генлари мутацияси натижасида хар хил 
ирсий касалликлар келиб чикдеши мумкин. Бундай ка­
салликлар цитоплазматик ирсият крнуниятларига буйин 
синади ва онадан баталарга Утади.

Мембранасиз органоидлардан бири рибосомалардир. 
Улар майда юмалок; таначалар булиб фа^ат электрон мик- 
роскопда кУринади, 2 та майда ва йирик бирликлардан 
ташкил топган булади. РибосоманиНг кимёвий таркиби 
РНК ва ок;сид молекулаларидан иборат. Рибосомалар 
цитоплазмада эркин жойлашиши ёки эндоплазматик тур 
деворларига бириккан холда булиши мумкин. Рибосома­
лар хужайрада ок;сил синтези аппарата дейилади. Эркин 
рибосомалар хужай^янинг уз эхтиёжлари учун зарур 
о^силларни, бириккан рибосомалар эса “экспорт” учун
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зарур окрилларни синтезлайди. Рибосомаларнинг кдзи 
кррли хусусиятларидан бири шундаки улар хужайравий 
тук?ша, хатто тур жихатдан узига хосликка эга эмас. Ма 
салан, маълум мухитга киритилган бактерия рибосома 
лари одам ок;силларини хам бемалол синтезлай олади 
шунинг учун дом бу хусусиятдан биотехнологияда ода! 
окрилларини, гормонларини ва биологик фаол моддала 
рини синтезлашда кенг фойдаланилади.

Центросома — хужайра маркази XIX асрдаёк, аник; 
лантан, хайвон хужайраларида ва баъзи усимлик хужай 
раларида учрайди. Центросома центросфера билан урал 
ган бир жуфт центриола хосил ^илади. Центриолалар 
нинг тузилиши электрон микроскоп ёрдамида я х т  
урганилган булиб центриола цилиндрининг девори 9 гуруз 
микронайчалардан ташкил топтан. Хар бир гурух эса f.  
навбатида 3 та микронайчадан ташкил топган. Интерфа­
за хрлатидаги хужайрада центриолалар бир-бирига нис­
батан бурчак хосил ^илиб жойлашади. Булинишга тайёр- 
ланиш пайтида центриолалар сони икки баравар ортадк 
(4 дона). Булиниш пайтида центриола жуфтлари ^арама- 
кдрши кугблар томон харахатланиб, булиниш калаваси- 
ни хосил килади. Махсус харакат органоидлари хисобла- 
нувчи киприкчалар, хивчинлар, сперматозоид думчала- 
рининг тузилиши асосида хам микронайчалар ётади. 
Киприкча ва хивчин плазматик мембрана билан уралган 
цитоплазма усимтаси булиб, унинг марказий ипи аксо- 
нема дейилади. Аксонема девори 9 та гурухди (хар кдй- 
сисида 2 та микронайча) микронайчадан ташкил топади, 
марказида эса бир жуфт микронайча булади. Цитоплаз- 
мада эркин жойлашган микронайчалар хужайра цито- 
скелетини хосил килади. Цитоплазманинг мембранасиз 
органоидларидан яна микрофиламентлар ёки микрото- 
лалар тафовут этилади. Улар таянч, хужайра ичи харака- 
ти ва хужайраларнинг харакатланиш (амебасимон хара- 
катланиш) функцияларида кдгнашади.

Киритмалар хужайранинг доимий булмаган таркибий 
к?1смларидир. Уларнинг пайдо булиши ёки йукрлиб ке- 
тиши хужайранинг метаболик фаоллигига борлик,. Тро- 
фик киритмалар (гликогенлар) озухр моддалардан, сек- 
ретор киритмалар — биологик фаол моддалардан (гор-
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монлар), экскретор киритмалар хужайранинг метаболизм 
мгщсулотларидан ташкил топади.

Ядро. Хужайранинг асосий таркибий кисмларидан 
бири булиб вегетатив (хужайра. фаолиятини бошкаради) 
ва генератив (ирсий информацияни сакяайди ва козлик 
з^жайраларга узатади) функцияларни бажаради. Эукари- 
отларнинг ядролари куйвдаги таркибий кисмларидан таш­
кил топади: 1) ядро кобиш; 2) ядро шираси; 3) ядроча; 4) 
хроматин. Ядро кобдаи 2 биомембранадан *осил булади, 
бу мембраналар орасида мембраналар оралик бушлиги 
жойлашган. (2-расм). Ташки ядро мембранаси бошка. 
хужайра мембраналари билан динамик богаанган. Шу са- 
бабли унинг функцияси факат шакллантириш билангина 
чегараланиб колмасдан, синтез жараёнларида з^ам фаол 
иштирок этади. Ташки ва ички мембраналар бириккан 
жойларда порасомалар — ядро тешикчалари шакллана- 
ди. Тешикчалар сонига караб ядронинг функционал фа- 
оллиги тутрисвда гапириш мумкин. Ички мембранага зич 
пластинка — оксил кавати бирикади. Бу оксил каватига 
интерфазада хроматин бирикади. Натижада ирсий мате- 
риалнинг тартибли жойлашиши таъминланади. Зич оксил 
кавати х,атто мембраналар жаро^атланганда з^ам ядро 
шаклшшнг узгармасдан сакланишига имкон яратади. Ядро 
шираси (нуклеоплазма) — ядро матрикси, унинг ички 
мукити, *ар хил оксилларни саклайди. Ферментатив 
оксиллар метаболизм жараёнларида катнашади, фибри- 
ляр оксиллар эса таянч функцияларини бажаради.

Ядроча (нуклеола) асосан РНК дан ташкил топади.
Рибонухлеопротеид иплар ядронинг фибрилляр кис- 

мини ташкил этади, ядрочанинг донадор кисми эса пре- 
рибосомалардан иборат. Хроматин — фаол, функцияни 
амалга оширадиган ядронинг ирсий моддаси. Хужайра 
булиниши даврида хроматин хромосомаларга айланади.

Деспирали зациялашган хроматинда нуклеогистоннинг 
хдр хил конденсациялашадиган кисмлари тафовут этила- 
ди. Ипсимон, суст буялувчи кисмлар эухроматин дейи- 
лади, улар одатда структуравий генлардан ташкил топа­
ди, хромосома елкаларининг таркибвда учрайди.

Гетерохроматин юкори даражада спираллашган була­
ди. Гетерохроматиннинг икки тури бор:
2— К. Н. Нишонбоев 1?
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1) структуравий гетерохроматин — генларни сак«ламад 
ди, центромера ва йулдош ^исмларида булади (йуддо 
иккиламчи белбор билан ажратилган хромосома елхазд 
нинг кисми);

2) факультатив гетерохроматин иккита гомологик хр< 
мосомаларниш бирининг конденсаиияланиши натиж 
сида х,осил булади. Масалан X — хромосомалардан бир 
конденсациялашиб жинсий хроматинни (Барр таначаси 
ни) хосил килади.

Хроматин хамда хромосома морфолошк ва функцис 
нал жщатдан фарк килади: хроматин — ирсий модданин 
деконденсациялашган функционал фаол холати, хромо 
сома эса нуклеогистоннинг максимал спираллашган хола 
ти булиб, увда ирсий ахборот нусха кучирилиши кузатил 
майди. Интерфаза хроматинининг спираллашиши ва кон 
дёнсацияланиши (зичлашиши) натижасида хромосомала] 
Х о с и л  булади. Бунда ингичка иплар зичлашиб характера 
тузилишга эга булиб колади: хар бир хромосома иккит; 
елка ва бирламчи белбор — центромерадан ташкил топа 
ди. Центромеранинг жойлашишига караб хромосомала! 
бир канча турларга булинади. Баъзи хромосомаларда ик­
киламчи белбор булади. Масалан одамларнинг 13, 14, 15. 
21, 22 жуфт хромосомаларида иккиламчи белбор бор, ушг 
жойларда ядроча хосил килувчнлар жойлашади. Хужайра* 
нинг булиншп даврида иккиламчи белборларда ядроча 
моддалари таксимланади. Хромосомаларнинг струкгура- 
си митознинг метафазасида аник куринади, шу туфайли 
цитогенетик тахлилларда, хромосомаларни таснифлашда 
метафаза хромосомалари текширилади.

Хромосомалар кимёвий таркиби асосан ДНК, оксил- 
дан ва кам мивдорда РНК; углеводлар, липидлар, мик- 
роэлементлардан ташкил топган.

Хромосомалар ДНКси 3 фракциядан иборат: А. нук- 
леотидларнинг уникал (нодир) кетма- кетлигидан ташкил 
топган структуравий ва регулятор генлар (ДНК нинг 56%).

Б. уртамиёнада такрорланувчи кетма-кетликлар (Ю2 — 
104-5 нусхалар), улар гистонлар, рРНК ва тРНК структу­
равий генларини хосил киладилар (8%).

В. кУп такрорланувчи кетма-кетликлар, уларнинг 105 — 
106 нусхалари мавжуд. ДНК нинг 12 %ни ташкил килади,
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функциялари халигача аникданмаган. Бу фракция хромо- 
сомада Уз жойини узгартириб турадиган “сакровчи ген­
лар” ёки транспозонлардан иборат, ёки улар спейсерлар 
(генлар орасддаги ^исмлар) таркибига кириб гомолог хро- 
мосомалар конъюгацияланишида уларнинг бир-бирини 
“танишига” имкон яратади деган дунёкдрашлар бор. Со- 
матик хужайраларда хромосомаларнинг диплоид (2п) туша­
ми, жинсий хужайралар — гаметаларда эса гаплоид, (п) 
туплами булади. Диплоид тупламда хар бир хромосама- 
нинг узига улчами, шакли ва ирсий ахбороти билан уххпаш 
булган гомологи (жуфти) булади (хромосомалар жуфтлиги 
К,оидаси). Гаплоид тупламда хар бир хромосома ток; булиб, 
бошкд хромосомаларга ухшамайди (хромосомалар уникал- 
лиги (нодирлиги) кридаси). Хромосомаларнинг диплоид 
тупламдда уша организм учун хос булган ирсий ахборот- 
нинг хаммаси кодлашган. Диплоид тупламдаги ирсий ах- 
борот мажмуаси генотип дейилади.

Гаплоид тупламдаги ирсий информация геном дейи­
лади. Организмнинг хар бир биологик тури факдт уша 
тур учун хос булган хромосомалар туплами — кариотипга 
эга. Одамда соматик хужайраларда 46 хромосома (2п); га­
металарда эса 23 хромосома (п) бор. Гаметалар кропил и - 
ши натижасида диплоид туплам тикланади. Гаметаларда 
гаплоид тУплам мейоз (редукцион булиниш) жараёнида 
Хосил булади. Гаметаларнинг етилиш жараёни гаметоге- 
нез дейилади. Хромосомаларнинг бир тури аутосомалар 
дейилади, улар Узида тана белгиларини (куз ранги, крн 
гурухлари, ферментлар микдори ва бопщадар) кодлаш- 
тирувчи генларни сакдайди. Аутосомалар хар хил жинс- 
ли шахсларда бир хилдир. Жинслар бир-бирларидан жин­
сий хромосомалари — гетеросомалари билан фарк, кдиа- 
ди. Гетеросомалар гени жинсий белгилар ривожланишини 
кодлаштиради. Лекин уларда соматик белгиларни аник,- 
ловчи генлар хам бор. Масалан Х-хромосомада рангни 
ажрата олиш, к;он ивиши генлари ва бопща белги генла- 
ри хам жойлашади.

Оданяа эрках жинслар гетерозиготали (гетерогамета- 
ли) хисобланади, чунки улар хужайрасида икки хил гете­
росомалар (X ва У) бор. Аел жинсида иккита бир хил X 
хромосомалар булганлиги учун гомозиготали ва гомога-
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4 4 +ХХ 4 4 * \Y
3-расм. Одамда жкнс шаклланишининг 

цитологик механязми.

метали хисобланади. Шундай вдлиб эркакларда хромо- 
сомалар туплами 44 аутосома — XY аёлларда эса 44 ауто­
сома XX дан иборат (3-расм).

Хромосомалар структурасини хозирги замон усуллари 
ёрдамида урганиш уларнинг нафис тузилишини т^лик; 
урганиш имконини берди. Митознинг метафазасида х<ар 
бир хромосома иккита хроматидадан ташкил топганлиги 
якдол куриниб туради. Хроматида хромонема ипчалари- 
дан иборат булиб, унинг узунасига тук; буяладиган k j i c m -  

лари хромомералари куриниб туради. Хромомералар ген 
ёки генлар гуру^ининг к^риниши деб тахмин ^илинади. 
Электрон микроскоп ёрдамида хромосомаларнинг эле- 
ментар структураси нуклеогистон ипларини (диаметри — 
10-13 нм) яхши ажратиши мумкин. Бу иплар HI гистони 
билан уралган ДНК биспирали ва нуклеосомадан таш­
кил топгандир. Нуклеосома 8 молекула, 4 хил гистонлар- 
дан (Н2А, Н2В, НЗ, Н4) ташкил топган юмалок, танача- 
лар б^либ, таначаларни ДНК биспирали ураб туради (1,75 
5?рам досил килади).

Нуклеосомалар хромосома узунлигини 7 марта к^с- 
Картиради. Хромосомалар узунлиги спираллар ва супер-
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спираллар хисобига яиада крск,аради. Уша жараёнлар 
хисобига митознинг метафазасида хромосомалар шакл- 
ланиши кузатилади.

Нуклеогистоннинг куп марта зичлашиши натижасида 
одамнинг энг узун I-хромосомаси (узунлиги 6,8 ±1,4 мкм) 
узунлиги 7,3 см булган ДНК биспиралидан ташкил топа- 
ди. Ковденсациялашган холатда ДНКнинг зичлашиши

га тенг булади.

Шундай вдлиб хромосомаларнинг энг мухим функ- 
цияси ирсий ахборотни сак^аш ва уни авлоддан-авлодга 
утказишдир. Бу эса нуклеин кислоталар — ДН К ва 
РНКнинг нодир хусусиятлари натижасидир.

ДНК — дезоксирибонуклеин кислотаси макромоле­
кула (полимер бирикма) булиб, мономерлардан (нуклео- 
тидлардан) ташкил топгандир (4-расм). ХаР бир нуклео­
тид азотли асос (аденин, тимин, гуанин, цитозин), оддий 
углевод пентоза — дезоксирибоза ва фосфат кислотаси 
к;олдитацан ташкил топади. ДНКда нуклеотидлар сони 
минглаб, ёки Ун минглаб такрорланиши мумкин. Шу- 
нинг учун х^м уларнинг молекуляр массаси миллионгача 
етиши мумкин. Эукариотларда ДНК биспирал холатда 
булиб, иккита полипептид занжир бир-бирига уралган- 
дир.

Иккита занжирнинг бирикиши азотли асосларнинг 
комплементарлиги хисобига амалга оширилади. ДНКда 
аденинга (А) тимин (Т), гуанинга (Г) эса цитозин (Ц) 
комплементардир. Биспиралнинг мустахкамлигин'инг са- 
баби — бундай бирикищда куп сонли водород боклар хосил 
булади. Аденин билан тимин орасида иккита, цитозин 
билан гуанин орасида эса учта водород боглари хосил 
булади. Занжирлар орасидаги масофа 18 нм га тенг. Фос­
фат гурухдар спиралнинг ташки томонига, азотли асос- 
лар эса ички томонига жойлашади. Нуклеотидларнинг 
Узаро бирикиши дезоксирибозалар орк^ли фосфат гурух- 
лар хисобига амалга оширилади.

Комплементарлик универсал принцип булиб хужайра 
булинишидан аввал ДНКнинг репликациясини (иккила- 
нишини) ва оксил биосинтезида транскрипцияни (ДНК 
матрицасида РНК синтезини) таъминлайди.
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Прокариот хужайраларда, митохондрияларда, хлороп- 
пастларида халхдсимон ДНК молекулалари, вирусларда 
эса хатго бир занжирли ДНК учрайди.

РНК — рибонуклеин кислотаси хам полинуклеотид зан- 
жир булиб, ДНК молекуласидан фарк^ — занжир битга 
булиб, тимин Урнига урацил (у), дезоксирибоза углевода 
урнига эса рибозанинг булишидир. Уз тузилиши ва функ­
циялари билан фарк; кдлувчи 3 хил РНК бор. Булар рибо­
сома (рРНК), транспорт (тРНК), информацияли (иРНК) 
рибонуклеинкислоталардир. Хужайрада РНКнинг хамма 
турлари РНК-полимераза фермента иштирокида ДНК мат- 
рицасида синтезланади. Синтезланган РНК ДНКга комп- 
лементардир, чунки РНКда нуклеотидлар кетма-кетлиги 
тартиби ДНКдаги нуклеотидлар кетма-кетлиги тартибига 
боБЛи*. Хужайрада рРН К  микдори энг кУп (хамма 
РНКнинг 80%ига я*длн), улар ю^ори молекулали булиб 
ядрочаца синтезланади, ок;сил билан борланиб прерибосо- 
малар долатида цитоплазмага чикэрилади ва у ерда етилиб 
рибосомалар хосил булади. тРНК — куйи молекуляр кис­
лота б^либ, узига хос "беда баргй” типида кУринишга эта. 
тРНК рибосомаларга аминокислотал ар ни ташигани учун 
хужайрада 20 хил тРНК мавжуддир. Уларнинг хар бирида 
фак^ат маълум аминокислотани бириктира оладиган мах- 
сус триплета булади, иРНК (ёки матрица РНК, мРНК) 
хужайрадаги РНК умумий микдорининг 2% ни ташкил 
этади ва молекуляр массаси хилма хшишги билан харак- 
терланади. Улар ядрода синтезланиб информосомалар (мах- 
сус рибонуклеопротеид заррачалар) таркибида цитоплаз­
мага чикдзилади. Эукариотларда, ядрода узун молекулали 
бошланрич — РНКлар (про-иРНК) синтезланиб, улар ци­
топлазмага чик?шщан аввал “етилади” . Бу жараён процес­
синг дейилади. Бунда етилган иРНКнинг айрим ноинфор- 
матив кисмлари узиб ташланади, долган информатив хисм- 
лари эса бир-бирига крйта уланади. Бу ходиса сплайсинг 
дейилади. Шундай килиб, ок,сил тузилиши туррисида ах- 
борот (ок,силлар хужайра, тукдма, аъзо ва организмнинг 
махсуслигини таъминлайди) ДНКда ёзилади. ДНК ядро- 
ларда жойлашади, ок;сил -молекулалари эса (эукариотлар­
да) цитоплазмада, рибосомаларда синтезланади. ДНК би­
лан рибосомалар орасидаги воситачиликни информация-
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л ташувчи иРНК бажаради. Аввал ДНК матрицасида 
РНК синтезланади. Бу жараён транскрипция дейилади. 
ибосомаларда эса бу ахборот синтезланадиган ок;сил мо- 
гкулаларига кучирилади.

Рибосомаларда ок,сил синтезланиши жараёни трансля- 
ия дейилади. ДНКда ахборот нуклеотидлар кетма-кетли- 
л шаклида, окрилда эса аминокислоталар кетма-кетлиги 
1аклида ёзилган. Шундай кдпиб, ахборот икки хил тидца; 
уклеин кислоталарда нуклеотидлар тилида, ок,силда эса 
минохислоталар тилида ёзилади. Хужайрада ахборотни 
уё бир тилдан иккинчи тилга таржима кд-тувчи система — 
утат, ирсий код мавжуддир. Ирсий кодца 20 хил амино- 
ислоталар туррисида ахборот ифодаланган. Нуклеотид- 
ар сони фа^ат 4 та булганлиги учун битта аминокислота 
;аадда ахборот 3 та ёнма-ён жойлашган нуклеотидлар то- 
«юнидан белгиланади, яъни код триплет характерига эга- 
онр. Турт нуклеотид учтадан булганда 64 та вариант, яъни 
10 та аминокислотани белгилаш учун керагидан х;ам ор- 
•икча триплетларни хосил кдяади (5-расм).

Генетик код

Биринчи 
азотли асос Иккинчи азотли асос Учинчи 

азотли асос
Фен Сер Ти Цис У
Фен Сер Тир Цис Ц
Лей Сер nonsens nonsens А
Лей Сер nonsens Тир Г
Лей Про Гис Apr У

П Лей Про Гис Apr ЦЦ Лей Про Глу Apr А
Лей Про Глу Apr Г
Иле Тре Асп Сер ■ У

д Иле Тре Асп Сер Ц
Иле Тре Лиз Apr А
Мет Тре Лиз Apr Г
Вал Ала Асп Гли У
Вал Ала Асп Гли Ц
Вал Ала Глу Гли А
Вал Ала Глу Гли Г

5-расм. Генетик код жадвали. 
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Триплетларнинг ортик^алиги ирсий коднинг айнишиг 
сабаб булади: 1 аминокислота ф а ^ т  битта триплет би 
л ангина эмас, баъзан 2-4 хил триплетлар билан шифрла 
ниши мумкин. Масалан фенилаланин аминокислотаси  ̂
та, лейцин аминокислотаси эса 6 триплет орк,али кодла 
шиши мумкин. Биронта ок,сил молекуласи (TyFpHpoFj 
битга полипептид занжири) тузилиши хдкдаа ахборотну 
сакдовчи ДНКнинг бир к^сми ген дейилади. Генлар ок,сж 
синтезцда бевосита иштирок этмайди. ДНК иРНКга ах- 
борот ёзиб олинадиган намуна ёки матрица хисоблана- 
ди. ДНК триплетларининг нусхаси булган иРНКнинг учта 
нуклеотиди (триплети) кодон дейилади. Айрим кодон- 
лар х,еч кдндай аминокислотани кодлаштирмайди уларни 
маъносиз (нонсенс) кодонлар дейилади. 3 та нонсенс 
кодонлар мавжуд булиб, улар полипептид занжири син- 
тезини тухтатувчилар дисобланади.

Трансляция жараёнида ахборотнинг куч ир ил и ши ни 
амалга ошираётган фермент маъносиз кодонларга етганда 
биосинтез дар^ол тухтайди. Информациянинг кучирилиши 
бир йуналипща боради. Ирсий код бир-бирини туддирмас- 
лик харакгерига эгадир: бир нуклеотид бир вак^нинг
узида фак^т битга триплет таркибига кира олади: масалан
— УУУ — ЦУУ — АУУ холати УУУ — ЦУУ—АУУ х,олатига
утиши мумкин эмас. Ирсий коднинг яна бир мухдм хусуси- 
ятларидан бири — унинг универсал характеридир — чунки у 
вируслар, бактериялар, хайвонлар ва одашар учун бир хил. 
Ирсий коднинг универсаллиги органик оламнинг ривсжла- 
ниш бирлигини кУрсатувчи асосий далиллардан бирщщр.

ДНК (генлар) стабиллик хусусиятига эга булгани учун 
хар бир тур учун характерли булган белгилар авлодцан ав- 
лодга узгармай Утади. Лекин баъзи шароитларда, хдр хил 
омиллар таъсирида ирсий ахборот узгариши мумкин. Бу 
ходиса мутация деб аталади. Мутациялар ирсий узгарув- 
чанликнинг асосидир. Ирсий Узгарувчанлик эса тирик та- 
биат эволюциясининг негизидир. Мутациялар ирсий ах­
борот Узгариши натижасида келиб чикдци. Мутацияларни 
генотипга, фенотипга, мосланувчанликдаги а^амиятига, уни 
келтириб чикдрган сабабларига кдраб ва бош*;а принцип- 
ларга асосланиб классификациялаш мумкин.
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Ирсий ахборотнинг узгариш микдорига к;араб геном, 
хромосома ва ген мутадиялари тафовут этилади. Геном 
мутациялари — хромосомалар сонининг узгаришидир. 
Хромосомалар сони ортиши ва камайиши мумкин. Ге- 
номда хромосомалар то^ туплами узгариши — гаплои- 
дия, купайиши эса триллоидия дейилади (Зл-триплои- 
дия, 4л-тетраплоидия> 5л-пентаплоидия ва хоказолар). 
Гаплоидия ва полиплоидия одамда учраса улимга сабаб 
булади. Спонтан абортусларда х°милада полиплоидия 
ани*у1аниши мумкин, полиплоидия билан тугилган чак;а- 
локдар жуда кам холатларда 3-5 суткача яшаши мумкин. 
Бундай чак;алок,ларда куплаб ривожланиш нук,сонлари 
кузатилади.

Баъзан мозаик шакллар учрайди (айрим хужайралар- 
да 2л, бопщаларида эса Зп). Бундай 2л/3л мозаик орга- 
низмлар яшаши мумкин, лекин уларда хар хил анома- 
лиялар, жисмоний ва рухий ривожланишда узгаришлар 
кузатилади.

Айрим хромосомалар сонининг узгариши гетероплои- 
дия (анеуплоидия) дейилади, улар ирсий касалликлар 
(синдромларга)га олиб келади. Гетероплоидияда хам хоми­
ла улими кузатилади. Гетерохроматини куп булган, струк­
туравий генлар кам хромосомалар гетероплоидиясида 
одатда зиготалар улмайди.

13, 18, 21 аутосомалар трисомияси хамда гетеросома­
лар моносомияси ва трисомиялари куп учрайди.

Гетероплоидия мейоз ва митоз жараёнлари. бузилиши 
натижасида келиб чикдди. Агар гетероплоидия митоз бу­
зилиши натижаси булса мозаик организмлар (46: XY/ 47, 
XXX) хосил булади. Мутант хужайра линиялари онтоге- 
незда элиминацияланиб бориши туфаили фенотипик ано­
мал иялар якдол куриниб турса хам бундай касалликларга 
лаборатория ташхиси куйиш жуда хийинцир.

Айрим хромосомалар тузилишининг Узгариши (хромо­
сома аберрациялари) натижасида келиб чикздиган касал- 
ликларнинг симптомлари геном мутацияларига нисбатан 
анча енгил кечади. Хозирги вак^гда 2000 дан ортик, ген ка­
салликлари ани^ланган, полиген (мультифакториал) ка­
салликлар эса одам патологиясининг 93% га як?1нини таш­
кил кдлади. Ген касалликлари аутосома генлари (фенил-
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кетонурия) ёки жинсий хромосома генлари (гемофилия) 
мутациялари натижасида келиб чикиши мумкин.

Агар мутация гомологик хромосомалардан бирида уч- 
раса хромосома аберрацияси ва ген мутацияси гетерози- 
готаликка сабаб булиши мумкин. Гетерозиготалик абер- 
рацияларда кариотипни урганиб, рецессив ген мутадия- 
ларида эса биокимёвий усуллар билан аникланади.

Агар мутациялар гаметаларда учраса (генератив мута­
циялар) у гаметасида мутация булган одамларда эмас, 
балки уларнинг болаларида юзага чикдци.

Соматик хужайралардаги мутациялар такдири хар хил 
булади. Агар мутация эмбриогенезнинг дастлабки бос- 
кичларида келиб чикса мозаик организм досил булади 
(масалан битта одамнинг кузлари хар хил рангда булиши 
мумкин). Соматик мутациялар наслга берилмавди. Агар 
соматик мутация дифференциациялашган хужайрада ке­
либ чикса ёмон сифатли усма ривожланиши мумкин.

Хар хил туккмалар усмаси касалликларида ухшаш тип- 
даги хромосома абберациялари аникланган. Масалан суяк 
кумигининг кон хос ил кдлувчи тукимаси усмаларида 8, 
9, 21 ва 22 хромосомаларда делеция ва транслокациялар 
ангоуханган.

Агар мутациялар сабаби аник булса бундай мутация­
лар индуцирлашган мутагенез дейилади. Мутациялар са­
баби аник булмаса спонтан мутагенез дейилади.

Индуцирланган мутагенез геномга мумкинлигидан ор- 
тик даражада мухит омилларнинг таъсири натижасида ку­
затилади. Мутацияларни кандай мухит омиллари хосил 
килишига караб, физик, биологик ва кимиёвий мутаге­
нез тафовут этилади.

Физик омилларга хар хил нурлар, вибрациялар, харо- 
рат ва бошкалар киради. Шулардан хозирги даврда ион- 
лаштирувчи нурлар таъсирида келиб чикдциган радиаци- 
он мутагенез купрок урганилган. Илмий-техника ривож- 
ланган хозирги даврда одам учун кимёвий мутагенларнинг 
хавфи тобора ортиб бормокда. Бундай мутагенларга тур- 
мушда ва ишлаб чикаришда учрайдиган, моддаларни, 
Хамда дори препаратларини киритиш мумкин.

Дори препаратларининг мутагенлигини урганиш куп 
истеъмол килинадиган кофе таркибидаги кофеиннинг му-
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[и ташувчи иРНК бажаради. Аввал ДНК матрицасида 
[РНК синтезланади. Бу жараён транскрипция дейилади. 
>ибосомаларда эса бу ахборот синтезланадиган ок;сил мо- 
[екулаларига кучирилади.

Рибосомаларда о^сил синтезланиши жараёни трансля- 
щя дейилади. ДНКда ахборот нуклеотидлар кетма-кетли- 
и шаклида, ок;силда эса аминокислоталар кетма- кетлиги 
паклила ёзилган. Шундай кдлиб, ахборот икки хил тидца: 
1уклеин кислоталарда нуклеотидлар тилида, ок;силда эса 
лошокислоталар тилида ёзилади. ХУ-^айрада ахборотни 
уё бир тилдан иккинчи тилга таржима кдяувчи система — 
гутат, ирсий код мавжудцир. Ирсий кодца 20 хил амино- 
сислоталар тугрисида ахборот ифодаланган. Нуклеотид- 
iap сони факдт 4 та булганлиги учун битга аминокислота 
;авдда ахборот 3 та ёнма-ён жойлашган нуклеотидлар то- 
^онидан белгиланади, яъни код триплет характерига эга- 
Шр. Турт нуклеотид учтадан булганда 64 та вариант, яъни 
Ю та аминокислотани белгилаш учун керагидан х,ам ор- 
ги^ча триплетларни хосил кдлади (5-раем).

Генетик код

Биринчи 
азот ли асос Иккинчи азотли асос Учинчи 

азотли асос
Фен Сер Ти Цис У
Фен Сер Тир Цис Ц
Лей Сер nonsens nonsens А
Лей Сер nonsens Тир Г
Лей Про Гис Apr У
Лей Про Гис Apr ЦД Лей Про Глу Apr А
Лей Про Глу Apr Г
Иле Тре Асп Сер : У

А Иле Тре Асп Сер Ц
Иле Тре Лиз Apr А
Мет Тре Лиз Арг Г
Вал Ала Асп Гли У
Вал Ала Асп Гли Ц
Вал Ала Глу Гли А
Вал Ала Глу Гли Г

5-расм. Генетик код жадвали.
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Триплетларнинг орти^чалиги ирсий коднинг айнишига 
сабаб булади: 1 аминокислота факдт бигга триплет би- 
лангина эмас, баъзан 2-4 хил триплетлар билан шифрла- 
ниши мумкин. Масалан фенилаланин аминокислотаси 2 
та, лейцин аминокислотаси эса 6 триплет оркдли кодла- 
шиши мумкин. Биронта ок,сил молекуласи (т^грироги 
битга полипептид занжири) тузилиши давдца ахборотни 
сакдовчи ДНКнинг бир кдоми ген дейилади. Генлар оцсил 
синтезида бевосита иштирок этмайди. ДНК иРНКга ах- 
борот ёзиб олинадиган намуна ёки матрица дисоблана- 
ди. ДНК триплетларининг нусхаси булган иРНКнинг учта 
нуклеотиди (триплети) кодон дейилади. Айрим кодон- 
лар деч кдндай аминокислотани кодлаштирмайди уларни 
маъносиз (нонсенс) кодонлар дейилади. 3 та нонсенс 
кодонлар мавжуд булиб, улар полипептид занжири син- 
тезини тухтатувчилар дисобланади.

Трансляция жараёнида ахборотнинг кучирилишини 
амалга ошираётган фермент маъносиз кодонларга етганда 
биосинтез дардол тухтайди. Информациянинг кучирилиши 
бир йуналшцда боради. Ирсий код бир-бирини тулдирмас- 
лик характерига эгадир: дар бир нуклеотид бир вак^нинг 
узида факрт битга триплет таркибига кира олади: масалан
— УУУ —- ЦУУ — АУУ хрлати УУУ — ЦУУ—АУУ долатига
утиши мумкин эмас. Ирсий коднинг яна бир мудим хусуси- 
ятларидан бири — унинг универсал харакгеридир — чунки у 

. вируслар, бактериялар, дайвонлар ва одамлар учун бир хил. 
Ирсий коднинг универсаллиги органик оламнинг ривожла­
ниш бирлигини курсатувчи асосий далиллардан биридир.

ДНК (генлар) стабиллик хусусиятига эга булгани учун 
дар бир тур учун характерли булган белгилар авлоддан ав- 
лодга узгармай утади. Лекин баъзи шароитларда, дар хил 
омиллар таъсирида ирсий ахборот узгариши мумкин. Бу 
додиса мутация деб аталади. Мутациялар ирсий узгарув- 
чанликнинг асосидир. Ирсий узгарувчанлик эса тирик та- 
биат эволюциясининг негизидир. Мутациялар ирсий ах­
борот узгариши натижасида келиб чивди. Мутацияларни 
генотилга, фенотипга, мосланувчанликдаги адамиятига, уни 
келтириб чикдрган сабабларига цараб ва боцща принцип- 
ларга асосланиб классификациялаш мумкин.
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Ирсий ахборотнинг узгариш микдорига к;араб геном, 
хромосома ва ген мутациялари тафовут этилади. Геном 
мутациялари — хромосомалар сонининг узгаришидир. 
Хромосомалар сони ортиши ва камайиши мумкин. Ге- 
номда хромосомалар ток т^плами ^згариши — гаплои- 
дия, купайиши эса триплоидия дейилади (Зи-триплои- 
дия, 4л-тетраплоидия, 5л-пентаплоидия ва доказолар). 
Галлоидия ва полиплоидия одамда учраса улимга сабаб 
булади. Спонтан абортусларда домилада полиплоидия 
аяицланидга мумкин, полиплоидия билан ■ тугалган чакд- 
локдар жуда кам ^олатларда 3-5 суткача яшаши мумкин. 
Бундай чак;алокларда куплаб ривожланиш нук,сонлари 
кузатилади.

Баъзан мозаик шакллар учрайди (айрим хужайралар- 
да 2п, бопщаларида эса 3п). Бундай 2п/3п мозаик орга- 
низмлар яшаши мумкин, лекин уларда ^ар хил анома- 
лиялар, жисмоний ва рухий ривожланишда узгаришлар 
кузатилади.

Айрим хромосомалар сонининг узгариши гетероплои- 
дия (анеуплоидия) дейилади, улар ирсий касалликлар 
(синдромларга)га олиб келади. Гетероплоидияда дам томи­
ла улими кузатилади. Гетерохроматини куп булган, струк- 
туравий генлар кам хромосомалар гетероплоидиясида 
одатда зиготалар улмайди.

13, 18, 21 аутосомалар трисомияси хамда гетеросома- 
лар моносомияси ва трисомиялари кугл учрайди.

Гетероплоидия мейоз ва митоз жараёнлари, бузилиши 
натижасида келиб чикдци. Агар гетероплоидия митоз бу­
зилиши натижаси б^лса мозаик организмлар (46: XY/ 47, 
XXX) х;осил булади. Мутант хужайра линиялари онтоге- 
незда элиминацияланиб бориши туфайли фенотипик ано- 
малиялар яккрл куриниб туре а хам бундай касалликларга 
лаборатория ташхиси куйиш жуда щшиндир.

Айрим хромосомалар тузилишининг Узгариши (хромо­
сома аберрациялари) натижасида келиб чикддиган касал- 
ликларнинг симптомлари геном мутацияларига кисбатан 
анча енгил кечади. Х°зирги вакдда 2000 дан ортик, ген ка- 
салликлари аникланган, полиген (мультифакториал) ка­
салликлар эса одам патологиясининг 93% га як?1нини таш- 
кил кдлади. Ген касалликлари аугосома генлари (фенил-
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кетонурия) ёки жинсий хромосома генлари (гемофилия) 
мутациялари натижасида келиб чик,иши мумкин.

Агар мутация гомологик хромосомалардан бирида уч- 
раса хромосома аберрацияси ва ген мутацияси гетерози- 
готаликка сабаб булиши мумкин. Гетерозиготалик абер- 
рацияларда кариотипни урганиб, рецессив ген мутация- 
ларида эса биокимёвий усуллар билан ани^ланади.

Агар мутациялар гаметаларда учраса (генератив мута- 
циялар) у гаметасида мутация булган одамларда эмас, 
балки уларнинг болаларида юзага чикдци.

Соматик хужайралардаги мутациялар тахдири хар хил 
булади. Агар мутация эмбриогенезнинг дастлабки бос- 
крчларида келиб чикса мозаик организм хосил булади 
(масалан битта одамнинг кузлари хар хил рангда булиши 
мумкин). Соматик мутациялар наслга берилмайди. Агар 
соматик мутация дифференциациялашган дужайрада ке­
либ чикса ёмон сифатли усма ривожланиши мумкин.

Хар хил тузддмалар усмаси касалликларида ухшаш тип­
даги хромосома абберациялари аникланган. Масалан суяк 
кумигининг к,он хосил кдлувчи тукямаси усмаларида 8, 
9, 21 ва 22 хромосомаларда делеция ва транслокациялар 
аникланган.

Агар мутациялар сабаби аник, булса бундай мутация­
лар индуцирлашган мутагенез дейилади. Мутациялар са­
баби аник булмаса спонтан мутагенез дейилади.

Индуцирланган мутагенез геномга мумкинлигидан ор- 
тик даражада мухит омилларнинг таъсири натижасида ку­
затилади. Мутацияларни кдндай мухит омиллари хосил 
кдлишига караб, физик, биологик ва кимиёвий мутаге­
нез тафовут этил ад и.

Физик омилларга хар хил нурлар, вибрациялар, харо- 
рат ва бошкалар киради. Шулардан хозирги даврда ион- 
лаштирувчи нурлар таъсирида келиб чикадиган радиаци- 
он мутагенез к^прок урганилган. Илмий-техника ривож- 
ланган хозирги даврда одам учун кимёвий мугагенларнинг 
хавфи тобора ортиб бормокда. Бундай мугагенларга тур- 
мушда ва ишлаб чикаришда учрайдиган, модпаларни, 
хамда дори препаратларини киритиш мумкин.

Дори препаратларининг мутагенлигини Урганиш куп 
истеъмол килинадиган кофе таркибидаги кофеиннинг му-
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аген эффекта аникланган вакгдан бошланди. Кофеин 
а теофиллин бактерияларда хромосома узилишларини 
:ндукциялаши аникданди. Алкалоидлар, айник,са биринчи 
[авбатда морфин хам хромосома аберрацияларини кел- 
ириб чик,ариши аникданди. Баъзи сульфаниламидлар, 
иазин кдтори хосилалари, нитрофуранлар, антибиотик- 
ар юк;ори концентрацияда мутаген таъсири к^чиши аник;- 
:анди. Шунинг учун хар кандай янги дори препарати- 
[инг сутэмизувчилар ва уларнинг хомилалари хужайра- 
:арида мутагенлиги аникданиши шартдир. Бундай 
;илинмаса шистозаматозни даволашда к^лланилган ги- 
:антон таъсирига ухшаган холат кузатилиши мумкин. Бу 
ipenapar болалар ва усмирларни даволашда кенг к^лла- 
1илади. Унинг таъсирида фагларда, ачиткдларда, салмо- 
1еллаларда, дрозофила, сичк;он хужайраларида, одам 
[ейкоцитларида хилма-хил мутациялар келиб чихдши 
:ейин ашщланди.

1979 йидца мамлакатимизда хар к;андай янги дорилар- 
шнг мутагенлигини албатта текшириш тутрисида к,онун 
#бул кдлинган. Усма касаллигига кдрши дорилар, маса- 
ган цитостатаклар (уретан, сарколизин) тинчлантарув- 
1И (мепробамат, этаперазин), томир тортишишига кдр- 
пи ва боища дорилар мутаген фаолликка эга.

Шунинг учун хам касалларга дориларни буюришда 
куда эхтиёт б^лиш керак. Хар бир врач жинсий хужайра- 
1аги мутациялар кейинги авлодга утишини, соматик му- 
:ациялар эса онкологик касалликларга сабаб булиши 
лумкинлигини унутмаслиги керак. Дориларни берищда 
сасалликларнинг генератив функцияларига, иммуноло- 
ик холатга ва бошк,а физиологик курсаткичларига эъти- 
юр бермок; зарур.

Биологик омилларга вируслар (к^замик,, кдезилча, сув 
1ечак, герпес, паротит вируслари ва бошкалар), паразит- 
iap, нотация; овк,атланиш (экзоген омиллар), одам орга- 
1измида хосил б^лувчи гистамин, стероид гормонлар (эн- 
юген омиллар) киради.

Комутагенларга ташкд мутаген омиллар таъсирини 
сучайтарувчи омиллар масалан гельминт инвазиялари 
ти ж ас и д а  хосил булувчи токсинларни киритиш мум- 
син. Хозирги даврда мутагенезнинг олдини олиш им-
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кониятлари анча кенгайди. Бу мак;садда — жу мл ад ап 
антимутагенлар ишлатилади, кучли мутаге-н фаолликка 
эга о б и р  металлар (платина, хром тузлари) билан дои­
мо контактда булувчи саноат корхоналари ишчилари 
уртасида витамин комгтлекслари каби антимутагенлар 
кенг к^лланилади. Хар хил моддалар орасида мутаген- 
лар микдори ^ар хил булади. Кимёвий бирихмалар ора­
сида 5-10% моддалар мутаген фаолликка эга. пести- 
цидлар уртасида эса 50% моддалар мутаген фаолликка 
эгадйр. Ташки му^ит мутагенлари ахборот маркази маъ- 
лумотларига кура 1979 йилгача кимёвий бирикмалар- 
дан 3000 таси мутаген фаолликка эгадир, уларнинг ора­
сида дори препаратлари, овк;ат кушимчалари, пести- 
цидлар х;ам мавжуд.

Турли клиник кулланиш боскичигача дори дармон- 
ларнинг мутаген фаоллигини бадолаш 3 та боск^пда о ли б 
борилади.

1. Мутагенлик эффектини аникдаш.
2. Мутагенлик‘фаоллигини микдорий аникдаш (тест- 

объектларда тажрибаларда аникдаш), мутагеннинг 
минимал таъсирловчи дозасини аникдаш — мут- 
МТД.

3. Мутагеннинг йул куйиладиган дозасини аникдаш, 
мутЙКД.

Биринчи боскрт модданинг мутаген фаоллигини аник;- 
лашга имкон беради. Агар бирикма мутаген эффектига 
эга булса бу боск,ичда индуцирланган мутация типлари 
(генератив ва соматик мутациялар ген ва хромосома му- 
тациялар), урганилаётган мутагеннинг метаболитларининг 
мутаген эффекта аникданади.

Мутагенларнинг ген мутацияларини келтириб чик,ара 
олиши маълум микроорганизмларда, дрозофилаларда, cyi- 
эмизувчиларнинг сунъий устириладиган з^ужайраларида 
тажрибада текширилади. Кейин in Uitro текшириш на- 
тижалари, одамлардаги кузатишлар (а^олини эпидемио- 
логик текшириш, турли касбда ишловчилар контингент- 
лари, даволаниш мак;садида ёки тасодифан баъзи модца- 
ларни к,абул калган шахсларда), сутэмизувчиларда ва 
боища тест объектларда утказилган тажрибалар натижа­
си та^олил кдгшнади.
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Мутаген фаолликка эга булган модцаларни И-6оск^ч- 
да текшириш давом эттирилади. Мутагенлар фаодлиги- 
нинг микдорий курсаткичларини аник^ташда сутэмизув- 
чиларнинг соматик ва жинсий дужайраларида тажриба 
утказиш зарур: чунки дар иккала типдаги мутаыиялар дам 
одам учун реал хавф тувдиради, ундан таищари соматик 
ва жинсий дужайраларнинг дар хил мутагенлар учун се- 
зувчанлиги турличадир. Текширишнинг асосий шарти 
мутаген эффектни прогнозлаштириш учун мутаген мод- 
данинг таъсир кдпиш ва^ги билан унинг дозаси орасидаги 
богланишни аникдащдир. II боск^чни утказиш жараё- 
нида мутагеннинг минимал таъсирловчи дозаси (мутМТД) 
аникданади. Куп долатларда мутаген модда дозасининг 
ортиши мутациялар частотасининг ортиши билан корре- 
ляцияланади.

Хар бир мутаген модца учун максимал йул куйилиши 
мумкин булган доза, мутациянинг спонтан даражасини 
иккй баравар ортириши мумкин. Бу коидадан радиаци- 
он мутагенезни текширишда фойдаланиш мумкин. Аммо 

- бунда радиациянинг ва кимёвий мутагенларнинг дар хил 
механизмларини, индуцирлашган мутацияларнинг дар хил 
спектрлари, гаметогенезнинг ва дужайра циклининг дар 
хил боыдгаларининг радиацияга ва кимёвий мутагенлар- 
га дар хил сезгирлигини дисобга олиш зарур.

III боск^чда мутагеннинг йул куйиладиган дозаси 
(мугЙКД) аникданади. Бу доза кимёвий модцалар учун 
мутациялар спонтан даражасидан 1% дан ортик; б^л- 
маслиги керак. Бу доза 1̂ уйидаги формула оркдли аник,- 
ланади:

мутЙКД = мут МТД/200

бунда мутМТД — сутэмизувчиларда тажрибаларда аник,- 
ланган минимал таъсирловчи доза, 200 — одамга утка­
зиш коэффициента. Айрим таппди мудит омиллари мута­
ген фаоллигини бадолашнинг одций ва тутри усулларини 
ишлаб чик^ш оркрли мудитнинг (даво, сув, тупрок, са- 
ноат чикрндилари ва доказолар) умумий мутаген ва кан­
цероген фаоллигини аникдаш масаласини дал кдлиш 
мумкин.
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Ташк?! мухит омилларининг мутаген таьсирини Ургч 
нишнинг комплекс усулларини амалиётга тадбик, эти 
одамнинг саломатлигини мухофаза кдолиш чораларин 
ишлаб чикдош учун зарурдир. Янга мутацияларни х00* 
кршувчи омилларнинг камайиши популяция генетик юю 
нинг динамикасига таъсир кдлади ва ирсий патологиял 
касаллар сонининг камайишига олиб келади.

Мутациялар частотаси битта авлодда, битга локуог 
10"*— Ю*6 га тенг. Одамда генлар сони 104—106 га тенг булл 
ни учун, хар бир авлодда уртача хисобда 1-10 тагача янг 
мутациялар келиб чик^ипи мумкин. Хар хил генларнш 
мутацияланиш частотаси хар хилдир, шунинг учун ха 
стабил ва мутабил генлар тафовут этилади.

Геномда бошкд генларнинг мутацияланиш частотаси 
ни орттирувчи мутатор генлар хам бор.

Хар кандай тирик организм генотипи тарихий ривоя 
ланиш жараёнида шаклланган узаро таъсир кдлувчи rei 
ларнинг баркдрор динамик системаси хисобланади.

Шунинг учун хам хар бир биологик тур нукгаи наза{ 
дан олганда мувозанатни бузувчи мутация нокулай холат 
дир. Табиийки эволюция жараёнида организмларда м) 
тациялардан тикланиш репарация механизмлари пайд 
булган. Мутацияларнинг халокатли таъсирига кдрши та 
биий антимутацион тусикдар бор. Масалан, хромосомг 
ларнинг жуфтлилиги генотипда гетерозигота холатвд 
рецессив мутациялар таъсирини чеклайди, рРНК, тРНК 
гистон генларнинг куп нусхаларининг мавжудлиги, щ  
сий коднинг тУддирилмаслиги, айниганлиги хам мутация 
ларни чекловчи табиий омиллардан хисобланади.

Хар хил усуллар билан ген мутацияларининг репара 
цияланиши организмга ДНКнинг нормал струкгуралари 
ни тиклашга, “тузатишга” имкон беради. Одамнинг ёш 
утиши билан реперацйялар системаси бушашиб борада 
натижада кариш жараёнида ёмон сифатли Усма касал 
ликлари хам ортиб боради.

Ирсий касалликларнинг олдини олиш, даволаш перс 
пективалари бошк,а усуллар кдтори молекуляр генетика 
нинг янги сохаси — генетик инженерияга бомикдир 
Генетик инженерия — олдиндан белгиланган ирсий дас 
тур асосида хужайраларда ва организмда ирсий инфор
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мацияни Узгартиришдир. Генетик инженерия организм, 
дужайра ва ген даражаларида амалга оширилади.

III Б О Б .

ТИББИЁТ ГЕНЕТИКАСИНИНГ УСУЛЛАРИ

Антропогенетиканинг бир к^сми булган тиббиёт ге- 
нетикасининг асосий текшириш усулларидан тиббиёт ама- 
лиётига мослаштирилган долда фойдаланилади. Одам ир- 
сиятини урганиш усулларини ишлаб чикишда Френсис 
Гальтоннинг хизматлари буюкдир. У уз тадк^кртларида 
генеалогия ва эгизаклар усулларидан кенг фойдаланди, 
шогирди К. Пирсон билан дамкорликда биометрик гене- 
тикага асос солди. Хозирги даврда тиббиёт генетикаси- 
нинг усуллари сони анча купайиб, датто молекуляр био- 
логиянинг энг янги усулларини дам уз ичига олади.

Ф.Гальтон узининг 1865 йилда ёзган “Талантнинг ва 
характернинг ирсийланиши” асарида уз замонининг энг 
машдур одамларининг биографияларини урганиб, улар- 
нинг танлаган касбларида кулга киритилган катта муваф- 
факдятлари куп жидатдан ирсиятга боглик; эканлигини 
аникдади. Ф.Гальтовдан дам анча олдин одам белгила- 
рининг ирсийланиши тугрисида айрим маълумотлар мав- 
жуд эди. Моперти (XVIII асрда) полидактилиянинг аи- 
рим оилаларда купрок; учрашини аникдади. Нассе (XIX 
аср бошларида) гемофилиянинг ирсийланиш дакдцаги 
эмпирик крнунини таклиф этди.

Одам генетик текшириш объекта сифатида анча кам- 
чиликларга эга. Буларнинг энг асосийси — одамларда ду- 
раг;айлаш, яъни экспериментал дурагайлаш усулини 
куллаш мумкин эмаслигидир. Шундай булишига кдра- 
масдан кишилик жамиятида никоднинг дар хил типлари- 
ни топиш мумкин, керакли ни код типларини топиш учун 
изчиллик билан текшириш лозим. Узок; к;ариндошлар 
тугрисида аник маълумотлар т^плаш дам анча кийин, 
долбуки буларсиз тугри генеалогик карталарни тузиш 
мумкин эмас.

Нокулайликлардан «ада бири оилаларда фарзандлар со­
нининг анча камлигидир. Бу нокулайликларга бардам бе-
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риш учун маълум белги (касаллик) учрайдиган купрок; 
оилаларни урганиш лозим. Одам хромосомаларининг со- 
нининг анча куплиги (23 жуфт) хам нокулайликлардан 
биридир. Аммо хозирги даврда бутун дунё мик;ёсидаутка- 
зилаётган “Одам геноми” проекта муваффакдятлари ту- 
файли одам хромосомалари ва улардаги бирикиш гурух- 
лари анча яхши урганилган. Шундай кдлиб, антропоге- 
нетиканинг хозирги замон усуллари одам ирсияти 
тутрисида анча тулик* мукаммал ахборот туплашга им­
кон беради.

ГЕНЕАЛОГИЯ УСУЛИ

Авлодлар шажарасини (генеалогиясини) тузишга асос- 
ланган усул булиб, амалиёт варчлари учун кенг маълум 
булган, энг кулай усулдир. Бу усул проба!ЩНИНГ (генетик 
врачнинг назоратига тушиб, урганила бошланган бирин- 
чи шахе) кдриндошлари тутрисида' маълумотлар туплаш 
ва уни тахлил кдоищга асосланган. Бунда пробандда 
ирсийланиши урганилаётган белгининг (касалликнинг) 
фенотипик намоён булиши кузатилмаслиги хам мумкин 
Бу усул анча кулай ва осон булиб туюлишига к;арамасдан 
бирмунча кийинчиликларга хам эгадир. Улардан бири — 
тупланаётган ахборотнинг бузиб курсатилишидир. Агар 
оилада ирсий патология булса хар бир оила аъзоси бувда 
узининг айбдорлигинй дис кдаиши табиийдир. Шунинг 
учун хам баъзан суралаётган шахе узининг авлодида шун~ 
дай касалликнинг борлигини яширади, ёки эрининг (хо- 
тинининг) авлодида шундай касаллик булганлига хакдда 
нотутри маълумот беради. Врач пробандни ёки унинг 
кдриндошларини айбдорлик хиссидан халос кдпишга, унда 
узига ишонч уйготншга хдракат кдлмоки лозим. Иложи 
борича шажара аъзоларини шахеан врачнинг узи текши- 
риши, кдриндошларнинг берган маълумотлари билан чек- 
ланиб щлмаслиги лозим. Агар бундай к;илишнинг иложи 
булмаса, айник;са кдриндошлар 6ошк;а жойларда яшаса 
анкеталар орк,али маълумотлар тупланади. Анкетани оила 
врачлари тулдириши *мак;садга мувофикдир. Анкета са- 
волларини тузиш катта махоратни талаб кдлади. Генетик 
врач узи шахеан текшир ганда тур л и ривожланишнинг
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I -расм. Хайвон зоокай- 
расининг умумлашган 

схемаси.
1-киприкчалар, 2-пнноцитоз ва­
куоли, 3-лиэосома, 4-Голжи ап­
парата, 5-хухайрамембранаси, б- 
Микронайчалар, 7-ржбосоыалар, 
8-эндоплазматикт5>р, 9-ядро нал- 
бранасн, 10-ящкяа, 11-хрокосо- 
ыалар, 12-метохоядргалар, 13-аа- 
куол, 14-центрнола, 15-гликоген 
доначаларн, 1б-лигощтомчялари, 

17-ыикрофибрилттар.

2-расм. Хужайра ядроси к^идаланг кесимининг 
схематик тасвири.

1-ядро тешите. T-n m ry t ядро менбранася, 5-ички ядро 
ыеыбранаси, 4-ядро атрофи бушдяри, 5-ядроч», 6-рибосоыалар, 

7-энцопдазыагик тур, S-хроматин.
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4-расм. Д Н К  репликацияси модели.
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14-расм. Цитогенстик усул.
la -кон хужайраларини ажратиб олиб, сунъий ?стирипг, 1б-)^ухайраларда мйтозни тиляшти- 

рувчи фитогематю тинин моддасини едйиог, 1в-митозня мгтафазада тухгатувчи, дук 
ипчаларяни парчаловта колхицин модцасинк куйяш, l r -ыегафаза боецичидаги хроыосоыа- 
ларнянг микроскоцда куриниши. 2а-аёл фхаЯраскоа метафаза холатидаги хромосо маляр 

туплами, 26-эркак лужайрасида метафаза ^олагидаги хроыосомалар т?ллаыи, За-сотом асл 
кариограмыаси, Зб-согеом эр как кариограммасн.
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16-расы. Жинсий хроматин.
s -аёл ор>да мияси нерв ^ухаЯраск 1-одро, 2-едроча, 3-жинскй хроматин, б-эрк&к орм  

ыияси нерв хуждйраси: 1-одро, 2-ДЦроча,
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в-аёл териси эпидерияси *ужайрасининг ядроси: 1 -кариолеыма, 2-*роигтмн, 3-хинсий 
хроматин, г-аёл нсйтрофил лейкоцита: 1-яцро, 2-хиясий хроматин.
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хуж^паси СеИ* ,Й КеИИРУВЧИх;ужайраси вируси х,ужайраси

.<  Ж >  *

Устириш
м у щ и

Дурагайлар
^осил
булиши

Селектив му^итга кучнриш

1 Синкарион
Селектив мух,итда
дурагайлар
купайиши

I дурагай колония, И д у ратай колония, Ш  дурагай колония 

18-расм. Соматик хужайраларни дурагайлаш схсмаси.
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22-расм. Одамда хромосома касалликларида кУдда (пальмоскопия) ва 
оёкда (плантоскопия) з^ар хил чизихдар узгаришларининг схематик

ифодаси.
а-Даун синдроыида кафткинг к?нцаланг бурыаси (“маЛмун бурыаси”), б-ыеъёрда дерматог­

лифика в-Д, трнсомнясида, г- G, трисомиясида, д- Е, трисоыиясида.

www.ziyouz.com kutubxonasi



www.ziyouz.com kutubxonasi



www.ziyouz.com kutubxonasi



23
-р

ас
м

. 
Да

ун
 

си
нд

ро
м

ин
ин

г 
ха

ра
кт

ер
ли

 
бе

лг
ил

ар
и.

а-
хи

м
ж

ил
од

ои
нг

 
кл

лт
ал

аш
иш

и 
ва 

хд
йш

и»
; 

бр
ли

ш
и,

 к
аф

гд
а 

к?
нд

ал
ан

г 
бу

рм
а 

ма
вж

уд
ли

ги
, 

б-
atd

 
тр

ир
ад

иу
сл

ар
и 

Уз
га

ри
щ

ля
ри

 
(к

ую
к;

 ч
из

ик
; 

— 
Д

ау
н 

ся
нц

ро
м

ид
а,

 п
ун

кт
ир

 
чи

зи
к 

— 
со

мо
й 

од
ам

да
), 

в-
Да

ун
 

си
нд

ро
мв

да
 

из
 

ед
ёф

ас
и,

 г
-э

пи
ка

ту
с,

 к
^з

ни
нг

 
^и

йш
ик

, 
ке

си
ми

, 
ка

ма
ла

к 
па

рд
ад

а 
до

г 
бу

ли
ш

и.
 

д-
ка

ри
ог

ра
ы

ма
, 

е-
Да

ун
 

си
нд

ро
мл

и 
бо

ла
ла

р 
ту

ри
ли

ш
ин

ин
г 

он
ал

ар
 

ёш
иг

а 
бо

ми
»у

ш
ги

.

www.ziyouz.com kutubxonasi



кичик аномалияларини (РКА ёки стигмалар) узи куриши 
мумкин, анкета тузганда эса саволлар мутахассис булма- 
ганлар хам тугри жав о б бераоладиган кдииб ёзилган були- 
ши керак. Масалан гипертелоризм борми деб сураш мум­
кин эмас, чунки хамма врачлар дам бу кдндай стигма экан- 
лигини яхши билмаслиги мумкин. Куз к;орачшугари 
орасидаги масофа кдндай деб суралтни тугрирокдир.

Хозир стигмаларнинг 150 га як«ин турлари аншухан- 
ган. Стигмалар ирсий касалликка мойиллик маркери (бел- 
гиси), дисэмбриогенезнинг, мутант геннинг кам пенет- 
рантлиги ёки экспрессивлигининг далили булиши мум­
кин. Иловада асосий стигмаларнинг турлари келтирилган 
(иловата кдранг).

Факдт тулик; ва ишончли маълумотларгина оиланинг 
шажарасини тугри тузишга имкон беради.

Шажара схемасини чизжцда умумий к^бул 1̂ илинган 
белгилардан фойдаланилади (6-расм).

Генеалогия усулидан фойдаланиш куйидаги саволларга 
жавоб беришга имкон беради.

1. Урганилаётган белги (касаллик) ирсийми ёки ир- 
сиймас эканлиги.

2. Ирсийланиш типининг кдндайлиги.
3. Келажак авлоднинг прогнози.
4. Бундан ташкдри бу усулдан одам популяцияларида 

мутадион жараённинг жадаллигини урганишца, тиб- 
биёт-генетика масладатини утказишда, генларнинг 
бирикиши ва узаро таъсирини тахдил кдлищда ва 
уларни карталапггиришда дам фойдаланиш мумкин.

Генеалогия усули 3 та бос^ичда ^тказилади:
1) маълумотлар туплаш;
2) авлодлар шажарасини тузиш;
3) авлодлар шажарасининг тахлили.
Шажарани тузишни пробанддая бошпанади. Кейин эса 

унинг I, II, III, IV даражадаги кдриндошлари суралади ва 
текширилади, к,он-кдриндошлар булмаган кдриндошлар- 
ни дам текширилади. Тиббиётда бу усул клиник-генеало- 
гик усул деб дам аталади, чунки шажара биронта касал­
ликка нисбатан тузилади.

Хозирги даврда шажара тузиш купрод касалликка нис­
батан эмас (чунки долатларда бу жуда к?шин, мутант
3— К. Н. Нишонбоев 33
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б-расм. Авлодлар шажарасинн тузишда 
КУлланиладиган белгнлар.

ген шажара аъзоларидан бирида булса хам касаллик юза- 
га чик^аслиги мумкин) балки касалликнинг асосий бел- 
гисига нисбатан амалга оширилади.

Масалан, гипертониянинг ирсийланиши урганилаёт- 
ганда оиланинг кичик аъзолари — болалар урганилает- 
ган булсин. Табиийки, уларда *али гипертония кузатил- 
майди. Шунинг учун болаларда жисмоний машк, билан 
тест утказиш ва кднча вак^дан кейин крн босими меье-
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рига тушишики аник«лаш мумкин. Шундай кдлиб, бунда 
к,он босимининг регуляцияси урганилади.

Шажарани ифодалаш, яъни урганилаётган белгилар- 
ни тасвирлаш, х,ар бир шажара аъзосининг пробанд га 
кариндошлигини курсатиши лозим.

Маълумотлар туплангандан кейин шажарани график 
тасвирланади, кейин эса генетик тадил  вариантларидан 
бири — генеалогик тахлил утказилади. Бунда шу нарсани 
унутмаслик керакки белги (касаллик) шажарада бир неча 
марта учраши, лекин у ирсий булмаслиги мумкин.

Агар битга патологик омил аёлга унинг з̂ ар бир х;оми- 
ладорлик даврида бир хил таъсир курсатган булса бу фе- 
нокопия булиши мумкин. Ёки ташк,и муз^ит омили узи- 
нинг зарарли таъсирини оила аъзоларининг .\амма аъзо- 
ларига курсатган булиши мумкин.

Агар белгининг ирсий эканлиги аншуганса, ирсийла- 
ниш типини аншдгашга утилади. Бунда шажара маълу- 
мотларини статистик усулда дисобланади. Бу усуллар 
К.Штерн (1956), В.Макюсик монографияларида батаф- 
сил баён килинган. Статистик ишлов беришни оилалар- 
ни регистрациялашни кандай усуллар билан утказилган- 
лигини анихдатдан бошлаш лозим (тз?лик> туликмас, так- 
рорий усуллар).. Бунинг учун юдорида курсатилган 
Крлланмалардаги жадваллардан фойдаланилади.

Белгилар кодоминантлик (масалан ABO, MN *он iy- 
руппалари); аутосома-доминант (масалан, 1905 йидда би- 
ринчи марта тасвирланган брахидактилия), аутосома-ре- 
цессив (ДНКнинг ультрабинафша нур таъсиридан кейин 
репарацияланганлиги натижасида келиб чивдциган пиг- 
ментли ксеродерма), ёки гетеросома-доминант, гетеро- 
сом-рецессив типвда ирсийланиши мумкин.

Аутосома-доминант типида ирсийланишда (7-расм) 
куйидаги характерли белгилар кузатилиши мумкин:

а) белги шажара аъзоларининг купчилигида, х,ар бир 
авлодца, “вертикал” типда кузатилади;

б) ота-она иккови *ам белгини болаларига бир хил 
утказиши мумкин;

в) белги'эркакларда ва аёлларда бир хил учрайди;
г) агар белги кам учрайдиган булса, авлоднинг тахми- 

нан 50% да кузатилиши мумкин.
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7-расм. Аутосома-доминант типда ирсийланиш.

_  ® Р
■ □  с ь О О  0 ®

■ 6  п  i o M C
I

8-расм. Аутосома-редсссив типда ирсийланиш.

Аутосома-рецессив ирсийланиш (8-расм) типининг ха- 
рактерли белгилари:

а) касалларнинг сони шажарада кам б^лади;
б) белгилар “горизонтал” типда ирсийланади. Айрим 
‘ авлодларда умуман кузатилмаслиги мумкин;

в) фенотипик сош ш  ота-оналардан 25% ^олатда ка- 
сал болалар турилиши мумкин;

г) ота ёки она касал булса соглом болалар тутилиши 
мумкин;

д) эркаклар ва аёлларда белги бир хил учраши мум­
кин.

Бувдай шажараларни тахдил кдлганда белги феноти­
пик намоён булган оилаларда крн-кдриндошлар ораси-
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/
9-расм. Кон-кариндошлар орасвда (инбридинг) н и к щ  б^лган о ила 

гснсалогияси.

даги никоздар умумий полуляцияга нисбатан купро^ экан- 
лиги ани^ланади (9-расм).

Аутосома-доминант ва аутосома-рецессив ирсийла- 
нишнинг характерли хусусиятлари генотипда кам экс- 
прессияланувчи, кам пенетрантликка эга генлар булга- 
нида, ёки эпистатик ген булганида узгаршии мумкинли- 
гини унутмаслик керак.

Кодоминантлик ва чала доминантлик гетерозиготалар- 
да доминант гомозиготаларга Караганда белгининг суст 
намоён б^лиши кузатилади.

Гетерос о м ал ар га боглик, ирсицланиш х,ам характерли 
белгиларга эга.

Х-хромосомага бириккан, ирсийланишнинг узига хос- 
лиги шундан иборатки бунда эркак организм Х-хромо- 
сома генларига нисбатан гемизиготали (фак;ат битга X- 
хромосомаси булгани учун) з^исобланади, белгини фа^ат 
х?1зларига утказади.

Х-хромосомага бириккан доминант ирсийланиш ти- 
пида (10-расм) куйидаги Узига хосликлар кузатилади:

а) белги аёлларда эркакларга кдраганда купрок; учрай- 
ди;

б) агар она геннинг ташувчиси булса х,амма болалари­
га ^тиши мумкин (она-гомозиготали булгаеда), ёки 
болаларининг ярмига ^тиши мумкин (она — гете- 
розиготали б^лганда).

в) агар белги отада булса, хдмма к^зларида намоён 
булади, цамма угаллар с о б л о м  булади.
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IV

10-расм. Х-доминант типда ирсийланиш.

О т О

/ /

/ / /

П -расм. Х-рсцессив типда ирсийланиш.

г) ота-оналар сорлом булса хдмма болалари сорлом 
б^лади.

X хромосомага бирикхан рецессив ирсийланиш (1 1-расм) 
типида куйидаги ^зига хос хусусиятлар тафовут этилади:
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IV

12-расы. У хромосомага бириккан бслгинянг ирсийланнши.

1. К у п р о к ,  к а с а л л и к  э р к а к л а р д а  у ч р а й д и ;
2. У тлта х,сч кдчон отанинг белгиси утмайди.
3. Агар пробанд касал аёл булса, унинг отаси ва угил- 

ларининг ^аммаси касал б^лади.
4. Касал эркак ва с о р л о м  аёл никохддан тугалган дамма

б о л а л а р  с о р л о м , л е к и н  у л а р н и н г  ь ^ и з л а р и д а н  т у г и л -  
г а н  > т и л  б о л а л а р  к а с а л  б ^ л и ш и  м у м к и н .

5. Сомом эркак ва гетерозиготали аел никохддан 50% 
5̂ ил болалар касал тугилиши ва кдзлар з^аммаси 
сомом булиши мумкин.

Белгинннг гени Y хромосомага бириккан б^лса голан- 
дрик ирсийланиш кузатиладй. Белги отадан факдт утил- 
ларига утади (12-расм).

ЭГИЗАКЛАР УСУЛИ

Бу усул з̂ ам 1875 йилда Ф.Гальтон томонвдан таклиф 
этилгандир. Лекин Гальтон эгизакларни бир тухумли (мо- 
нозигот-МЗ) ва икки тухумлиларга (дизигот-ДЗ) ажрат- 
маган. Кейинрок, буусул бошкд олимлар томонвдан анча 
такомиллапггирилди. Усулнинг мо^ияти куйидагидан ибо-
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рат: аввал М3 ва ДЗ эгизаклар ва умумий популяциядан 
назорат гуру^лари тузил ад и.

Кейин алохдца-алохдда М3 ва ДЗлар бир-бири билая 
солиштирилади, сунгра МЗлар ДЗлар билан, энг охирида 
эса эгизаклар назорат гурух билан солиштирилади.

Бу усул ёрдамида белгининг (касаллихнинг) ривож- 
ланишвда ирисият ва му^итнинг нисбатан роли аник;' 
ланади. Аммо белгиларнинг конкордантлиги (ух- 
шашлиги) ва дискордантлигини фш амаслиги) тахдил * 
кщшцдан аввал эгизакларнинг кдндай зиготалигини (мо- 
нозиготали ёки дизиготалигини) аникдаб олиш зарур. 
МЗлар майдаланишнинг дастлабки боск?1чларида битга 
зиготадан иккига б^линиб, мустакдо ривожланган бола- 
лардир. Шунинг учун хам МЗ-лар генотиплари бир-би- 
рига туогик; ^хшашдир (соматик мутациялар, келиб чи- 
кдши мумкинлигини эътиборга олмаганда), М3 ларда 
учрайдиган фаркдар мудит таъсирининг натижаси дисоб- 
ланади (13-расм). ДЗлар бир вак;тда оталанган икки ту- 
хум хужайрадан ривожланган ва бир вакгда тугилган 
болалардир.

ДЗлар оиладаги оддий сибслар каби бир-бирига ух- 
шаши еки ухшамаслиги мумкин, чунки уларнинг уму- 
мий генлари 50%га тенгдир. Уларнинг бошкд сибс- 
лардан фарк;и эмбриогенезда ва т у Б И л г а н д а н  кейин бир 
хил мухит омилларининг таъсирида булишиднр. Агар 
улар хар хил жинсли б^лса дархол ДЗларга киритиш 
мумкин.

Бир жинсли эгизакларни зиготалигини аникдаш учун 
уларни дар хил мезонлар буйича солишгириш лозим. Энг 
аник, усул — бу терини трансплантациялашдир. Транс- 
плантантнинг яхши кушилиб кетиши монозиготаликдан 
дарак беради. Зиготаликни аниедашда эгизакларда НLA- 
система гаплотиплари буйича солиштириш хам яхши на- 
тижа беради: Бу система жуда катга полиморфизмга эга 
булгани учун HLA гаплотиплари буйича ДЗларнинг кон- 
кордант булиши мумкин эмас. Эгизакларнинг зиготали- 
ги тутрисида аник; маълумотларни, бошк;а моноген ир- 
сийланувчи полиморфизм белгиларни, масалан эритро- 
цитлар к;он системаларини (ABO, MN, Rh, Лютеран. 
Даффи, Кидд Левис ва боцщалар), зардоб системалари-
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ни (гаптоглобинлар, трансферринлар, гаммаглобулинлар) 
солиштирганда х,ам олиш мумкин.

Лекин бунда эгизакларнинг ота-оналари шу белгилар 
буйича бир хил булганда олинган маълумотлар аник, чик;- 
маслигини унутмаслик керак.

1924 йилда Сименс томонидан таклиф этилган поли­
симптом ухшашлик усули х;ам анча кулайдир, чунки бу 
усул солиштириш осон булган, тор реакция нормасига 
эга булган фенотипик белгиларни Урганишга асосланган- 
дир. Бундай белгиларга — к;ош, бурун, кулок; супраси, 
кул, тирнок^, соч шакллзри. куз, тери, соч ранглари бош- 
кдларни киритса б^лади.

Белгилар учун махсус бадолаш шкалалари ишлаб чи- 
кдлганлигига к,арамасдан бу усулда субъектив хатолик- 
ларга йул 1̂ уйиш мумкин.

Анкеталар тулдириш усулидан .\ам фойдаланиш мум­
кин.

Анкетага: “Сизларни ота-оналарингиз, кдрицдошла- 
рингиз. як?ш дУстларингиз адаштирадиларми”, ва шунга 
ухшаш саволларни киритиш мумкин. Зиготаликни аник;- 
лашда яхши натижа берувчи ёрдамчи усуллардан бири 
дерматоглифика усулвдир. Бу усулда факдт сифат курсат- 
кичларинигина эмас, балки микдорий курсаткичларни 
тахлил кдлиш мумкинлиги купинча аник; натижаларни 
беради.

Хамма текшириладиган ^олатларда монозиготалик 
ёки дизиготаликни аникдашда асосан уларнинг ухшаш- 
лиги эмас балки ухшамаслиги х,ал кдлувчи адамиятга 
эгадир.

Илгари к^п кулланилган зиготаликни хорионлар ва 
йулдошлар сонига к,араб аникдаш усули купинча аник, 
натижа бермайци, чунки М3 ларда 20% долатда 2 та хо­
рион учраши мумкин, ундан ташкдри купинча бундай 
маълумотларни олиш *ам к?1йин. Шуни *ам эътиборга 
олиш зарурки эгизаклар тунишш частотаси 1 %га Я1чин
булади (улардан -J- — -J kjicmh монозиготалардир). Хар 
хил популяцияларда бу курсаткич узгарувчан беляши дам 
мумкин. Бундай узгаришлар асосан дизиготалиларга 
боЕЛИк;. Шунинг учун *ам ишни бошлашдан аввал Вай-
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нбергусули ёрдамида урганилаётган популяцияда М3 лар 
ва ДЗ лар нисбатнни анивдаб олиш, кейин эса ургани­
лаётган гурухни ажратиб олиш зарур. Бу айни^са ирсий 
касалликларни Урганилаётганда катга ахамиятга эгадир.

Эгизаклар усулининг охирги боскдчи М3 лар ва ДЗ 
лар гурухларини узаро ва бир-бирдари билан солишти- 
ришдир.

Конкордантликни сифат ва микдорий белгиларига 
к;араб хисоблашга имкон берадиган махсус формулалар 
мавЖуддир (Аллен ва бопщалар, 1967, Канаева И.И. 1959, 
Мартинова Р.Н., 1971, Бочков Н.П. 1978, Лильин Е.Т. ва 
бопщалар, 1990).

Мухитнинг ва ирсиятнинг ролини анюугаш учун *ам 
махсус формулалардан фойдаланилади,

Масалан, Хольцингер формуласи ирсият (Н) ва мухит 
(Е) ролини аникдашга имкон беради.

н  = Щ Е Лоо%
100-ДЗК .

Бунда Н — ирсийланиш коэффициента 
М3 К  — монозиготалар конкордантлиги 
ДЗК - дизиготалар конкордантлиги 
Е=100-Н бунда Е — мухит таъсирининг курсаткичи- 

дир.
Масалан к,он гурухи мисолида мухитнинг ва ирсият­

нинг ролини куриб чик.амиз. Монозиготалиларда кон гу- 
рухи конкордантлиги 100% ёки 1 га тенг, дизиготалилар- 
да эса 40% га (0,4) тенг. —

Демак, Н = = 100%

Е =  1 0 0 -  Н =  100-100 - 0

Шундай к«илиб, к,он гурухи каби белги асосан генотип 
орк.али аникданади. Бундай белгилар ва факдт мухит ор- 
кдли белгиланадиган белгилар (Е=100%, Н=0) унчалик 
куп эмас. Купчилик белгиларнинг ривожланиши учун 
ирсий ахборот мавжудлигидан тапщари мухит омиллари- 
нинг таъсири хам зарурдир. Агар Н=70% (0,7) булса бел-

www.ziyouz.com kutubxonasi



гининг ривожланишида ирсиятнинг роли хал килувчи 
булади, Н курсаткичи 40% дан 70% гача булганда белги- 
нинг ривожланишида ирсият хам мухит хам кдтнашади: 
Н=40% (0,4) булганда эса белги асосан мухит омиллари 
таъсирида ривожланади. 1 -жадвалда баъзи касалликлар- 
нинг конкордантлиги ва дискордантлиги келтирилган. 
Мавзуни ^злаштиришда, масалалар ечишда шу маълумот- 
лардан фойдаланиш мумкин. Бу маълумотлар одамнинг 
Хар хил касалликларида мухитнинг ва ирсиятнинг роли- 
ни аникдашга имкон беради.

Бу маълумотлардан хатто юцумли касалликларда (кук 
йутал, сил) ташкой мухит омиллари (инфекция) таъси- 
ри ани^ булганда хам касалликлар патогенезида озгина 
булса хам ирсиятнинг роли борлигини англаш к;ийин 
эмас.

Чукур солиштириш натижаларини пухта урганиш шу 
нарсани курсатадики фак;ат касалликнинг узи ^хшаш 
булибгина к;олмасдан уларнинг клиник куринишларида 
ва кечишида хам ухшашлик кузатилади. Шунинг учун 
хам эгизаклар усулида мультифакториал касалликларга 
ирсий мойилликни урганишда кенг фойдаланиш мум­
кин.

Педагоглар ва педиатр врачлар эгизаклар усули ёрда­
мида мухит ва ирсиятнинг интеллект, рухий крбилият- 
ларни ривожланишидаги ролини аникдаш мумкинлиги- 
ни унутмасликлари керак. Боланинг табиий туша к,оби- 
лиятлари факдт мухитнинг маълум шароитлари мавжуд 
булгандагина юзага чикдаши мумкин. Шунингдек энг 
кулай мухит шароитлари булганида хам кобилиятнинг 
ирсий жихатдан генотипда белгиловчи генлари булмага- 
нида юзага чик^ши мумкин эмас.

Шунинг учун хам аввал болада кандай к;обилиятлар бор­
лигини маълум тестлар ёрдамида аниедаш, ундан кейин 
эса унинг ривожланиши учун зарур шароитни яратиш ло- 
зим.

Хозирги даврда эгизаклар усули фармакогенетикада 
кенг кулланилмокда. Бу эгизак-шерик буйича назорат 
усулидир.

Е.ТЛильин ва бошк,аларнинг, 1990 й. маълумотларига 
асосан.
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Эгизакларда нрснй касаллвклар конкордантлигв

КАСАЛЯИК
КОНКОРДАНГЛИК

М3 Дз

Соннинг туш а чикртгги 41 3

К^замик, 98 94

Маймокдик 32 3

Паро-гт 82 74

Сил 67 23

Ревматизм 47 17

Кдндли диабет 65 18

Шизофрения f 69 10

Эпилепсия 67 23

Усулнинг мохдяти шундан иборатки буцца касал М3 
лар гуруз^и иккита кичик гуру^тарга ажратилади. Битта 
кичик гуру^ни янги препарат (самарадорлиги ани^лани- 
ши лозим булган) билан иккинчи кичик гурущи эса эски 
кулланиб келинаётган препарат билан даволанади.

М3 лар бир хил генотипга эга булганлиги учун улар- 
дан олинган маълумотлар умумий популяциядаги назо- 
рат гурувддан олинган натижаларга нисбатан шуб^асиз 
ишончли булади. Шунинг учун х,ам бу усул кулланилган- 
да текширилаётган гуру^лар сони М3 лар учун кам (20 
жуфт), умумий популяция учун эса жуда куп булиши ло­
зим. Бундан тапщари умумий популяция олинганда тек­
ширилаётган шахсларни ёшига, жинсига, касалликнинг 
огир-енгиллигига к;араб танлаб олиш лозим.

Умумий популяция текширилганда барибир даволаш 
самараси *ар хил булиши мумкин, чунки, х;ар бир препа- 
ратга нисбатан турли шахсларнинг индивидуал сезувчан- 
лиги *ар хил булади.
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ЦИТОГЕНЕТИК УСУЛ

Бу усул XX асрнинг 50-йилларидан бошлаб к^лланиб 
келинмокда. Шу йилларда лейкоцитларни сунъий усти- 
риш усули ишлаб чи^илди, уларда хромосомаларнинг 
метафаза ̂ олатини олиш ва хромосомаларни микроскопда 
текшириш усуллари йулга куйилди. Бу усулни к^ллаш- 
нинг биринчи муваффакдятли натижаси 1959 йилда Леже 
томонидан Даун синдромида хромосомалар сонининг 
аномалиясини аницяаниши булди.

Хозирги ва^тда цитогенетик усулдан хромосомалар ту- 
зилиши ва сонининг ^згаришларига борлик; булган ка- 
салликларни $рганишда, хромосомаларни карталашти- 
ришда, уларнинг полиморфизмини урганишда ва бощхр 
ирсий муаммоларни аниклашда кенг фойдаланилади.

Фа^ат цитогенетик усулгина хромосома патологияла- 
рида ташхис к^йишга имкон беради, шунинг учун х,ам 
дифференциал ташхисда бу усул жуда кулайдир. Маса­
лан, Даун касаллигининг клиник куриниши аникданган- 
да факдт цитогенетик усулиинг ёрдами билангина трисо- 
мия вариантини (47. ХХ+21) транслокация синдромла- 
ридан (45,XX+tl5+21) ажратиш мумкин. Буни аник^аш 
эса касал бола булган оилада авлод прогнозини аник;- 
лашда жуда му^им а^амиятига эгадир. Цитогенетик усул­
ни куллашнинг асосий боск?1члари куйидагилардир: 1) 
яужайраларни ажратиб олиш ва сунъий устириш; 2) хро­
мосомаларнинг метафаза холатини олиш; 3) метафаза 
холатидаги хромосомаларни микроскопда урганиш ва 
кариотипни аник^аш.

Хозирги даврда интерфаза холатида хдм хромосома­
ларни ажратиб олиш усуллари ишлаб чикдлган, лекин 
уларнинг аник, тузилишини факдт митоз ёки мейоз мета- 
фазаларидагина яхши урганиш мумкин.

Текшириш учун зогжайраларни суяк к^мигидан, тери- 
дан. урувдонлардан олиш мумкин, лекин энг кулай объект- 
к;оннинг ядро сакдовчи хужайраларидир. Периферик 
Крнинг лейкоцитларини 2-3 сутка давомида ФГА (фито- 
гемагтлютинин) кушилган мухитда сунъий ^стирилади. 
ФГА хужайраларнинг булинишини тезлаштиради. Мета­
фаза стадиясида хромосомалар жуда яхши к>финади,
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шунинг учун б^линастган хужайралари булган озик; 
мухитга колхицин моддасини кушамиз. Бу модда були- 
ниш дуки ипларини парчалайди ва митозни метафазада 
тухтатади. Кейин ядро мембранасини парчалаш учун 
хужайраларга гипотоник эритма кушилади, ф икса- 
цияланади, буюм ойначаларига утказилган хужайралар 
б^ялади ва микроскопда текширилади (14-расм). Хромо- 
сомаларни бир-биридан ажратиш учун аввал уларнинг 
микрофотографияси тайёрланади, кейин кариограмма 
(идиограмма) тузилади. Хромосомаларни индивидуал 
фаркдаш учун Париж номенклатурасига асосланган хро- 
мосомалар таснифидан фойдаланилади. Хромосомалар 
асосан узунлигига ва центромерасининг жойланиш тар- 
тибига кдраб (метацентрик, субметацентрик, акроцент- 
рик, й^лдошли ва бошкд типлар) ажратилади.

Хозирги даврда авторадиография, 5 бромдезоксиури- 
дин билан текшириш. флуорохромлар билан (Q), Гимза 
буё*дтари (Cj — дисклар) билан дифференциал буяш, игу 
усулларнинг хилма-хил узгартирилган вариантларини 
куллаш хромосомаларни маълум гурухларга (А, В, С, Д. 
Е, F, G) аник, ажратишга имкон беради (15-расм). Куйи- 
даги жадвалда хромосомаларнинг улчами ва центромера- 
ларининг жойлашишига кдраб тузилган таснифи келти- 
рилган (2-жадвал).

2-жадвал
Хромосоммарнввг улчами ва центромерасянинг 

жойлашишига ед>аб классвфикацвяяанвшв

Хрслнххшпттяр TYpyW Кждояхцига всмсри Xpcatoctaaxtp прлю-ф-стикьж

MD 1, 2, 3

В (II) 4, 5
c m 6 --12 ва X (23)
D (IV) 13-15
E(V ) 16-18
F(VD 19-20

G {VII) 21- 2 2 в а ¥ (2 3 ) 
Майда акт .гетрик

1 ва 3 — деярли м етац етрик  2 
йнрик субметацентрик
Ймрик субметацентрик
Уртача субметацентрик
Уртача акроцеотрик
Майда субметаце нтрик
Энг майда метацентрик

Энг майда акроцентрик
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Х озирги вак,тда 
хромосомаларни фар- 
кдощда ва идограм- 
маларни тузишда 
электрон з^исоблаш 
машиналаридан фой- 
даланиш усули йулга 
к^йилмокда. Цитоло­
гик препаратларда 
нуклеин кислотала- 
рини дурагайлаш усу­
ли хам яхши натижа 
бериши мумкин. Ни- 
шонланган ДНК ва 
РНК ёрдамида хро­
мосома ДНК сининг 
дурагайлашиши. хро- 
мосомаларнинг нозик 
тузилиши ва интер­
фаза ядросида ген- 

. ларнинг жойлаищши- 
ни аншушп мумкин. 
Бу усулларнинг аник, 
баёни к^лгина моно- 
графияларда келти- 

рилган. Цитогенетикада кенг кулланиладиган усуллардан 
бири одам соматик хужайраларида жинсий хроматинни 
атщлашдир. Бу усулнинг афзаллиги — унинг соддалиги 
ва тез текшириш утказиб хул ос а олиш мумкинлигидадир. 
Лунж шиллик; пардасидан кдриб тайёрланган ва эпите- 
лиал хужайралардан ташкил топган суртма ёки перифе- 
рик к;он лейкоцитлари препарати маълум буёкдар билан 
(ацеторсеин, лакмоид) б^ялади ва микроскопда расмга 
туширилади. (16-расм). Жинсий хроматин таначаларини 
камида 100 хужайраларда санаб, хромосома тупламида X 
хросома сонйни аникдаш мумкин. Тажрибада тасди^лан- 
ган Лайон гипотезасига асосан тупламда 2 та X хромосо­
ма булса улардан бири (тасодифан) редупликациядан ор- 
кдда к,олади ва гинерпикноз ^олида б^либ жинсий хро­
матин таначасини ^осил кдлади.

15-paevi. Одам хромосомаларини Гимза 
усули билан дифференциал буяганда 
’ локусларнинг схематик тасвири.
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Бу ^олат эмбрионал ривожланишнинг 16 суткасидан 
бошлаб кузатилади, унинг асосида 2 та хромосомадан би- 
рини инактивацияланиши натижасида “генлар дозаси 
компенсацияланиши” синдроми ётади. Йирик X хромо- 
сомада 100 дан ортик генлар мавжуд, кичик Y хромосо- 
мада эса генлар бир нечадир. Шунинг учун *ам 2 та X 
хромосомаси булгани учун аёлларда фаол ^олатдаги ген­
лар микдори эркаклардагига нисбатан икки баравар ор­
тик, булмаслигини таъминлаш учун аёлларда 2 та X хро­
мосомадан битгасининг нофаол з^олатига утишини таъ- 
минловчи механизм пайдо булган. Факат урБОЧи жинсий 
безларнинг узак з^ужайраларидагина 2 та фаол X хромо­
сома булади. Агар Х-хромосомалар сони 2 дан ортик булса 
(яъни XXX ёки бошк,а вариантлар) жинсий хроматин 
таначалари сони дам ортади, чунки дамма шундай *олат- 
ларда факат I хромосома фаол булади. Шундай килиб 
жинсий хроматин соннга кдраб Х-хромосомалар сонини 
аниедаш мумкин: X хромосомалар сони п+ 1  га тенг (бунда 
п-жинсий хроматин таначалари сони).

Бу усул ёрдамида одамнинг жинсини генетик жщат- 
дан тез ажщлаш (экспресс усул) мумкин (масалан, ин- 
терсексуал хрлатидаги бола тугалганда). Шунингдек бу 
усул ёрдамида Х-хромосомалар сонининг узгаришига 
боишк касалликларга (Х-трисомияси — 47, XXX, Клайн- 
фельтер синдроми — 47, XXY, Шерешевский --  Тернер 
синдроми — 45, ХО, бу синдромларнинг бошкд вариант- 
лари, Х-хромосома мозаицизми — 46, XX /45, ХО ва бош- 
калар/ташхис куйиш мумкин.

Аёлларда иккинчи Х-хромосоманинг тасодифий инак- 
тивацияланишини текширилганда жуда кизик натижалар 
аникланди. Маълумки турли хужайраларда келиб чикд- 
шига нисбатан хар хил булган Х-хромосомалар инакти­
вацияланиши мумкин. Масалан, дальтонизм генига ёки 
гемофилия генига нисбатан гетерозиготали (Х*ХЛ ёки XHXh) 
булган аёлларда, улар мутант генни отасидан олган булса 
к^пчилик хрлатларда онадан утган (яъни X* ёки Xй) X 
хромосомалар инактивацияланади, ота X хромосомалари 
(Xй ёки X11) фаол хрлатда булади. Бундай аёлларда доми­
нант генлар (Д ёки Н) булишига кдрамасдан дальтонизм 
ёки гемофилия намоён буотиши мумкин.
4— К. Н. Нишонбосв 49
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Шундай к,изик£рли ходиса маълумки монозигот эги 
зак опа-сингилларда хар хил Х-хромосомалар инактива 
цияланиши натижасида уларнинг биттаси гемофили* 
билан огриган, иккинчиси эса гемофилия генининг гете­
розигот ташувчиси булиб сорлом булган.

Ха хромосоманинг инактивацияланганлигини гетеро- 
зиготалар (XJXd) кузининг тур пардасини кдазил рангдр 
нур туплами билан ёритиб, улар рангни сезмаи колгани- 
га к;араб (нур фаол Xd ли хужайрага тушганда) анш^таш 
мумкин.

Цитологлар Барр ва Бертрам биринчи булиб ургочи 
мушукнинг бош мияси нейронлари ядроси мембранаси- 
да буялган таначаларни топишди, эркак мушукларда эса 
бундай таналар толилмаганлиги учун улар бу таначалар­
ни жинсий хроматин деб атадилар. Шунинг' учун хам бу 
таначаларни Барр таначалари деб номланади.

ИММУНОГЕНЕТИКА УСУЛИ

Иммуногенетика — одам гекетикасининг бир сохаси 
булиб антигенлар спецификлиги. ирсийланиши к,онуни- 
ятларини, иммунитет реакцияларининг амалга ошиши- 
да ирсиятнинг ролини урганади. Бу сохадаги илмий иш- 
лари учун Б.Бенадарраф, Ж.Доссе, ДЖ Снел 1980 йидда 
Нобель мукофотига сазовор б^лдилар. Кейинги йиллар- 
да ирсий касалликларнинг иммунитет система билан 6 o f -  
лшушгини урганишда катта муваффа^иятларга эришил- 
ди.

Тук^маларни кучириб утказиш (трансплантация) со- 
хдсида олиб борилган тажрибалар натижасида XX аср- 
нинг 40-йилларида тукималар мослиги бош комплекси 
— МНС (Major Histocompatibility Complex) хакдда тушун- 
чалар пайдо булди. МНС генетик систамаси томонидан 
назорат кдлинадиган антигенлар иммунологик танишда 
ва иммун жавобда, з^ужайраларнинг узаро таъсирида кат­
та роль уйнаши маълум булди.

Кейинчалик МНС ичида факдт тукималар антигенла- 
рининг генларигина эмас. иммун жавоб кучини аник;- 
ловчи генлар ва лимфоцитлар юзасидаги рецептор ген- 
лари хам жойлашиши аник^анди. Одамда МЙС система- 
си HLA (Human leucocyte antigens) деб аталади. Тукима
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антигенлари- шубхасиз хамма хужайраларда булади, ле- 
кин уларни урганиш учун энг кулай объект лейкоцитлар 
хисобланади. Тук^ша антшенлари ок;сил ва углеводдан 
ташкил топтан б^либ, хужайранинг плазматик мембра- 
насига жойлашади.

Биринчи лейкоцит антигени 1958 йилда Ж.Доссе то- 
монидан аник^ланган. I класс тук^ша антигенларига А, В, 
С гурухпари антигенлари, II класс тук^ша антигенларига 
эса Д гурухи антигенлари киради. Х°зирда лейкоцит ан- 
тигенларининг х,ар бири куп изоантигенлардан иборат- 
лиги ашнушщи, хар бир антиген уз х;арфи ва рак,амлари 
билан ифодаданадй. Масалан HLA-A1, HLA-A2, HLA-B5, 
HLA-C1 ва хрказолар. Янги топилган антигенлар халкдро 
илмий мажлисларда унификацияланади. Янги топилган 
антигенлар хал^аро мажлисларда тасдикдан утиб, уни- 
фикациялангунча W символи билан белгиланади W l, W2, 
W17 каби ифодаланади. Тасдиадан ^тгандан кейин эса 
расмий HLA номенклатураси билан ифодаланади. (3-жад- 
вал)

3-ж адвал

HLA снстемасв автягенлари (БМ Т, 1980)

HLA — А HLA — В H I A - B HLA — Д
А  1 В5 Вш55 (о)-22) Д ы 1
А 2 В7 В<о 56 (ш-22) Д^>2
А З В8 Ва> 57 (<у-17) Д о  з
А 9 В 12 Вй>58 (<£>-17) Да, 4
А  10 В13 Ва»59 Д«и 5
А  П В24 Вй/вО (40) Д иб
Аш19 B15 Ва»б1 (40) Да. 7
Ао)23 (9) ВЫ6 Во»62 (15) Д  а, 8
Ай»24 (9) B17 ВшбЗ (15) Дд» 9
А25 (10) В18 Ва> 4 Д(о 10
А26 (10) Во» 21 Воб Ло 11
А28 Во» 22 12
А29 В<у27 HLA-C
Ай»30 Bto35 Сй>1 Н1А-ДЯ
Ай>31 B37 С<о2 Да>1/
Ай»32 Вй»38 (wl6) Са»3 • •Д“> 2
Аа»33 Ba»39(ail6) Са>4 Да,3
А<о34 В40 Са> 5 Ди 4
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А»36
Ау43

Ва) 41 
Ва>42

Соб
Сш7
С<ы8

Дш5 
Да) 6 
Д о  7 
Д  а, 8 

Да9 
Дш 10

Вш44 (12) 

Ва>45 (12)
Btu46
Вй>47
Ва»48

B<a49 (<у21) 

Вш50 (е>21) 
Вф 51 (5) 

В о 5 2  (5) 
В<ы53

Во>54 (qi22)

HLA антигенларини кодлаштирувчи генлар бириккан 
гурух хрсил кдлиб 6-аутосоманинг калта елкасига жойла- 
шади (17-расм) Одамда хар хил HLA антигенларнинг уч- 
раши турли ирсий касалликларнинг келиб чикиши мум- 
кинлигини ифодаловчи курсаткич сифатида катта ама- 
лий'ахамиятта эгадир. Хозирги пайтда HLA системаси 
билан оилавий сурункали вирус инфекциялари, аугоим- 
мун ва иммунодефицит холатлар орасвдаги корреляция- 
лар (ассоциациялар) мавжудлиги чукур урганилмовда (4- 
жадвал).

Хозирги пайтда иммуногенетиклар маълум HLA изо- 
антигенлари булганда айрим касалликлар ривожланиши- 
нинг нисбий хатари фоизини хисоблаб чик^шди. Маса- 
лан HLA — В37 мавжуд булса ювенил артрит хатари 5,4% 
га, HLA—В8, HLA—ДКЗ, НЬА—ДК4 мавжуд булса, кдн- 
дли диабет хатари 33,0%га тенглиги анинпанди. Айрим 
антигенлар булганда ёмон сифатли усма касалликлари 
хатари ю^ори булишлиги т5трисида талайгина маълумот- 
лар тупланди. HLA — системаси баъзан протектор ахами- 
ятга эга булиши тугрисида к^зик,арли маълумотлар бор. 
Масалан, японлар популяциясида HLA—В15 х^андли 
диабетга резистентликка о ли б келиши мумкинлиги аник,- 
ланган. Шундай кдлиб HLA системасини урганишда 
диагностик мак;садларда, хар хил ирсий касалликлар нис­
бий хатари фоизини, уларнинг ^андай кечишини аник;- 
лашда кенг фойдаланилади.
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Касалликларнивг HLA — генлари билав боглаввши 
(Ж Д оссе буйича, 1980)

Частота

ИИ mcpir ннебкйметр

Ходжкин касаллиги А1 40 32,0 1,4
Инфекцион аргркглар В27 60 10,0 18,0
Буйрак уста бези тугма В47 9 0,6 15,4
пшершшияси
Анквлозлаштирувчн В27 90 9,4 87,4
спондилит
Рейтер касаллиги В27 79 9,4 37,0
Утхир иридоциюшт В27 S2 9,4 10,4
Тиреоидит ВЗ 5 70 14,6 И ,7
Псориаз CW6 87 33,1 13,3
Герпетиформ дерматит д /д а з 85 26,3 15,4
С вк синдроми д / д а 78 26,3 9,7
Аддисон идиопатик 
касаллиги Д/ДЮ 69 26,3 6,3

Грэйвс касаллиги д / д ю 57 26,3 3,7
ИнЬулннга боглих; 
диабет д / д а з 56 28,2. 3,3

Д/ДЯ4 75 32,2 6,4
д / д м 10 30,5 oa

Гравис миастенияси Д/ДЯЗ 50 28,2 2,5
В8 47 24,6 2,7

Системали крзил 
волчанка Д/ДЯЗ 70 28,2 5,8

Идиопатик мембрана 
нефродагаяса д /д а з 75 20,0 12,0

Склероз Д/ДЯ2 59 25,8 4,1
КУриш неврита Д/ДИ2 46 25,8 2,4
Гудпасчер сиццроми Д/ДЯ2 88 32,0 15,9
Ревматоид артрш- Д/ДК4 50 19,4 4,2
Пемфигус Д/ДК4 87 32,1 14,4
А  нефроттияси Д/ДЯ4 49 19,5 4,0
Хасимото тнреоидити, д / д а 19 6,9 з д
Пернипноали анемия Д/ДЯ5 25 5,8 5,4

Иммуногенетика усули антропологик текш ир ишларда 
(5-жадвал) одам популяцияларининг бир хиллиги ва по- 
лиморфизмини аникдацда дам фойдаланилади (5-жадвал).
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Б^й кУрсаткичларя *яр хил спортчиларда HLA — генларя учраши

пп Bj* кПхаполи 150-170 си п Буй кррс*пэлк 170-190 см

и Н1Л-А лшдск п НЬАВлжус* п HLA-A хскусЯ пШХВлсВУск

13 AL 0,213 10 В5 0,164 8 А1 ОД38 7 В5 0,121
22 А2 0,361 6 В7 0,098 12 А2 0,207 3 В7 0,052
20 АЗ 0,328 6 В8 0,098 12 АЗ 0,207 6 В8 0,103
9 А9 0,148 9 В12 0,148 13 А9 0,224 6В 12 0,103

11 А10 0,18 7 В13 0,115 9А 10 0,155 8 В13 0,138
А Н  0,13 2 В14 0,033 7 A ll  0,121 ЗВ14 0,052
А19 7 В15 0,115 ЗА19 0,052 В15 —
А24 6 В 16 0,098 ЗА24 0,052 7 В16 0,121

2 А26 0,033 6 В17 0,098 2 А26 0,034 5 В17 0,086
2 А28 0,33 7В18 0,115 2 А-8 0,034 6 В18 0,103
1 А32 0,016 4 В21 0,033 — А32 — 5В21 0,086
1 А34 0,016 2 В22 0,033 — А34 — - В 2 2 -

1 А27 0,016 2 В27 0,034
6 В35 0,098 8 В35 0,138
ЗА40 0,049 3 В40 0,052
2 В41 0,033 В41

HLA системаси туррисидаги маълумотлар европа мам- 
лакатлари адолисини урганиш натижасида олинган булиб, 
умуман дамма инсоният популяцияларига дам асосан 
турри келади. Лекин айрим HLA-генларнинг таркрлиш 
частотаси дар хил этник гурудларда, популяцияларда анча 
фарк к,илиши мумкин.

Европоид ва монголоидларда дар иккита шахсдан би- 
рида HLA-A2 антигени мавжуд, аммо негроидларда' бу 
антиген 2 марта камрок, учрайди. HLA-A3 дар туртга ев- 
ропоиддан биттасида монголоидларда эса 100 тадан бит- 
тасида учрайди. HLA-A23, Н1А-А30, HLA-B42, HLA-B58 
фа^ат негроидларда учраши, А24, АЗЗ, В52 фа^ат монго­
лоидларда, А1-В9 — факрт европоидларда учраши турри- 
сида маълумотлар бор. Х°зирги пайтда HLA системаси- 
дан ташкдри дар хил крн гурудлари системалари билан 
дам ирсий касалликлар орасида ассоциациялар (богла- 
нишлар) борлиги аникданмовда. Бу эса ирсий касаллик­
ларнинг ирсийланиши, диагностикаси ва профилактика-
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HLA-A, HLA-В локуслар антигенларининг Йирвк этнографик 
гурухларда тар^алишн 

(Ю .М .Зарецкаябуияча, 1983)

HlAuoinctuupM
Фшсгтмгшк частот

ПЮХЩПр нкрсвдпар ориентир

HLA-A1 14,7 3,3 —

HLA-A2 15,7 , 27,3 43,2

HLA-A3 23,0 14,2 1Д

HLA-A9 21,3 26,1 59,6

HLA-A10 11,0 8,2 18,7

HLA-A11 11,8 1,1 17,2

HLA-A19 29,6 66,0 29,2

HLA-A28 8,3 16,6 1.1

HLA-B7 17,3 17,0 11,4

Ш-А-В8 16,1 5,8 0,2

HLA-B12 24,2 21,4 12,8

HLA-B13 " 5,5 1,4 4,0

HLA-B14 6,8 8,0 0,2

HLA-B15 15,0 - 10,0

HLA-B16 9,3 3,6 6,1

HLA-B17 8,7 18,0 1,7

HLA-B18 10,8 7,7 —

HLA-B21 7,0 6,3 0,6

HLA-B22 5,5 2,6 22,1

HLA-B27 7,6 3,0 0,8

HLA-B35 17,6 12,1 14,0

HLA-B40 10,8 3,5 29,5

с и н и  тушунтириш ва тугри йулга куйишда катга ахами- 
ятга эгадир. Xd к;он гурухи билан Шерешевский—Тернер 
ва Клайнфельтер сивдромлари орасида, АВО системаси 
билан ошкрзон-ичак тракти касалликлари (яра, ёмон си-
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фатли усма) орасида, АВО системаси билан лепра ораси- 
да ассоциациялар мавжудлиги аникданган.

СОМАТИК ХУЖАЙРАЛАР ГЕНЕТИКАСИ УСУЛИ

Бу усул бир нечта усуллардан иборат булиб организм 
даражасида тажриба утказиш мумкин булмаган холатларда 
кенг кулланилади. Бу усул учун одам хам “тажриба” объек­
та булиб к,олди. Хозирги пайтда усулнинг куйидаги ва- 
риантлари кулланилмокда.

А- одам соматик хужайраларини сунъий устириш;
Б. ^ужайраларни клонлаштириш;
В. соматик дужайраларни дурагайлаш;
Г. соматик хужайраларни селекциялаш.
Сунъий Устириш ва клонлаштириш усуллари жуда кам 

сонли хужайралардан цитогенетик ва биокимёвий тадки- 
к;отлар учун етарли микдорда хужайраларни тУплашга им­
кон беради.

Хар хил типдаги хужайраларни бирлаыггиришга асос- 
ланган дурагайлаш усулида хужайралар бирга сунъий усти- 
рилади. Хужайралар бир-бирига кушиляшшш осонлаш- 
тириш учун уларга инактивацияланган Сендай вирусла- 
ри кушилади. (18-расм).

Натижада досил булган гетерокарионлар (2 та хар хил 
хужайраларнинг дурагайлари) ва синкарионлар (бу хужай­
ралар нинг ядроси кушилиши) сунъий устирилидга давом 
этгириладя ва улардан генлар картасини тузишда фойда- 
ланиш мумкин. “Одам — сичк;он” хужайралари синкари- 
онлари булиниш давомида одам хромосомаларини би- 
рин-кетин йух,отиб боради. “Одам-каламуш” дужайрала- 
ри синкарионлари эса каламуш хромосомаларини 
йУк,отади (1 -жуфтдан тапщари), одам хужайраларини эса 
сакдаб крлади. Сунъий устиришнинг х,ар хил бос^тчла- 
рвда хузкайра фенотипини урганиб, сакланиб долган хро­
мосомалар билан солиштириб генларнинг маълум хро- 
мосомага жойлашиши ва бирикиш гуру^лари аник^ана- 
ди. Генлар картасини тузишни хромосома делециялари 
ва транслокацияси булган дужайраларни Урганиб хам аник; 
амалга ошириш мумкин.

Бу усул ёрдамида генлар экспрессиясини узаро таъси- 
рини, аллеллараро комплементациями аниклаш мумкин.
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Масалан, пигментлик ксеродермада, галактоземияда шун- 
дай текширишлар амалга оширилган (Н.П.Бочков 1978).

Соматик хужайралар селекцияси усули одамда ген му- 
тадияларини урганишга имкон берувчи бирдан-бир усул- 
дир. Бу усул мухитнинг дар хил омилларининг мутаген 
таъсирини аншутшда кулЛанилади.

Соматик хужайралар генетикаси усули фак;ат ирсий 
касалликларнинг патогенези ва гетерогенлигини хужай- 
равий ва молекуляр даражасида аникдашга имкон бериб- 
гина к;олмасдан, ирсий касалликларнинг пренатал диаг- 
ностикасида кенг ь$лланилади.

БИОКИМ ЁВИЙ УСУЛ

Бу битта усул эмас, балки клиник биокимёда к^лла- 
ниладиган. ирсий касалликларни аникдаш учун фойда- 
ланса буладиган хилма-хил усуллардир. Масалан ь;онда 
ирсий гипотиреозни тукдмаларда калкрнсимон гормон- 
лар микдорини ва ирсий диабетда инсулин микдорини 
аникдаб ташхис куйиш мумкин. Хозирги даврда биоки- 
мёвий усуллар мутант геннинг гетерозигот ташувчилари- 
ни аникдашда ва пренатал диагностикада тобора кенг 
кулланилмовда. Мисол тарикдсида ФКУ га биокимёвий 
усул билан ташхис куйишни куриб чикдмиз. Беморда 
сийдик, крн ёки пренатал диагностикада амниоцентез 
ёрдамида ва хорион бурмаларини биопсия к,илиб олин- 
ган хужайралар текширилади. Гетерозигот ташувчилик- 
ни аникдаш учун конда фенилаланин микдорини тек­
ширилади. Нормал гомозиготаларга нисбатан гетерози- 
тоталарда фенилаланин аминоскислотасининг микдори 
аяча юцори булади. Текширклаётган шахсга фенилала­
нин бериб унинг нормага кдйтиш вак;ти аникданиши 
мумкин. Гетерозиготалар крнвда фенилаланин микдори 
с о е л о м  кшниларга нисбатан анча говори кутарилади ва 
унинг меъёрига кдйтиши жуда секин боради.

У'рок.симон хужайрали анемия гетерозиготаларини ва 
ута касалликка нисбатан гомозигогали булган пуштлар- 
ни гемоглобинини хромотография ёки электрофоретик 
тахлил усуллари билан текшириб аникдаш мумкин. Бу 
усулнинг схематик ифодаси куйидагича булади:
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К ЕУ Ро+ F St
* • ♦ ___ старт

* НвА
• * HbS

Соелом (К-контрол) одамнинг, фенотипик сорлом ота- 
оналарнинг (Ро* ва Р? ) ва касал боланинг (F) к;он томчи-
лари томизилгандан кейин, бироз вак? утганидан ва буял- 
ганидан с^нг стандарт — (St) томчи доги билан солишти- 
рилади.

С о р л о м  о д а м д а  факдт битга лот НВА нинг стандарти- 
га турри келади, ота-оналарда 2 та дог НвА ва HbS га мос 
келади, чунки улар гетерозиготалидир. Болада эса факдт 
HeSra тукри келувчи лог аникданади (у касал б^лгани 
учун).

Биокимёвий усулларни ирсий мойилли касалликларга 
ташхис куйищда х,ам к^ллаш мумкин. Масалан, миокард 
инфаркта билан орриган касаяларнинг оила аъзоларини 
текширилганда гиперхолестеринемия белгиси аутосома- 
доминант типда ирсийланиши ани!р1анди. Тадкикотлар 
мутант ген экспрессияси натижасида битга аномал ок;сил 
синтезланиши, бу ок;сил юк,ори зичликли липопротеин 
рецепторининг окосили эканлигини курсатди.

Биокимёвий усуллар генетик ва клиник полиморфизм- 
ни урганишда *ам фойдалидир. Масалан юкррида келти- 
рилган тадкдаотда гиперхолестеринемия *олатларининг 
5% нинг сабаби доминат ирсийланувчи ген эканлиги ва у 
юрак ишемиясига мойилликни аник детерминадиялаши, 
долган 95% ^олатларда эса гиперхолестеринемия муль- 
тифаюгориал белгиланиши ва унинг ирсийланиш харак- 
тери жуда мураккаблиги аникланди. Биокимёвий усул­
лар куп ме^нат ва махсус жи^озлар хдмда *;имматба*о 
реактивларни талаб кдлади. Шунинг учун х,ам оммавий 
популяцион тадкикртларда кенг кулланилмайди.

Кейинги йилларда моддалар алмашинуви бузилиши на­
тижасида келиб чикрдиган ирсий касалликларни аник- 
лаш махсус дастурлар асосида амалга оширилмокда. Бун­
дай дастурнйнг биринчи боскичида куп сонли текшири- 
лаётган шахслар орасида касалликка гумон кдиинган 
шахслар ажратиб олинади.
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Бундай дастур “элакдан утказувчи” ёки скрининг-да- 
ггур (инглизча screening — элакдан уткаэиш) дейилади. 
Бунда одатда оддий ва осон экспресс усуллардан фойда- 
1анилади. Экспресс усуллар сийдик ва крнни оддий си- 
фат реакциялари билан текширишга асосланган.

Иккинчи боскдчда ажратиб олинган, гумон кдпинган 
шахсларга аник, ташхис куйиш учун уларни мураккаб био­
кимёвий усуллар ёрдамида текширилади.

Д Н К  ЗОНДЛАРИ УСУЛИ

Бу усул молекуляр генетиканинг энг замонавий усул- 
ларидан бири булиб тиббиёт генетикаси амалиётида то- 
бора кенг кулланилмокда.

ДНК зондлари усулининг кулланилиш сохдсини ва 
аншушп имкониятини кенгайтириш максадида тобора 
такомиллаштирилмокда. ДНК зондлари усули назарий 
генетикада прокариотлар ва эукариотларнинг генетик 
картасини тузишда, генларни карталаштиришда, ДНК по- 
лиморфизмини урганищда, тиббиёт генетикасида эса 
ирсий касалликларнинг диагностикасида кулланилмокда.

ДНК зондлари усули ёрдамида рецессив мутант ген- 
нинг гетерозигот ташувчиларини дефект геннинг фено- 
типик юзага чш^маган х;олатларида аникдаш мумкин. Бу 
усулнинг кулланишини жуда одций равишда аник, нук?а- 
вий мутация натижасида келиб чикддиган моноген ка- 
саллик диагностикаси мисолида тушу ниш мумкан. Маз- 
кур усул ДНК зовдининг мутант гени булган касалдан 
ажратиб олинган ДНК кисми билан комплементарлик 
принципи оркали дурагайланишига асосланган. Бунинг 
учун ну^тавий мутация юз берган к^исмга комнлементар 
зонд (нуклеотидлар к^скд кетма-кетлиги) синтезланади. 
Зонд 32Р ёки 3Н изотоплари билан нишонланади. Касал­
дан бир неча мкг ДНК ажратиб олинади. Ажратиб олин­
ган ДНК узун биспирал булгани учун уни фрагментларга 
булинади (рестрикция кдтшнади). Рестрикция учун мах­
сус ферментлар — эндонуклезалардан фойдаланилади. 
Эндонуклеазалар бактериялардан олинади (улар шу фер- 
ментлари ёрдамида ёт ДНК дан “химояланади”). Эндо- 
нуклеазалар (рестриктазалар) ДНКни маълум жойлари-
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ХУЖАЙРАЛАР ГОМОГЕНАТИ

РЕСГРИКТАЗА ЁРДАМИДА ДНКии ПАРЧАЛАШ

АГАРОЗАЛИ ГЕЛДА ЭЛЕКТРОФОРЕЗ 
ЁРДАМИДА ФРАГМЕНТЛАРНИ АЖРАТИШ.

днкзонди

ФРАГМЕНТЛАРНИ НИТРОЦЕЛЛЮЛОЗАЛИ 
ФИЛЬТРГА 5ТКАЗИШ  згР  БИЛАН 
НИШОНЛАНГАН ЗОНД БИЛАН ДУРАГАЙЛАШ

О О О  
ООО о  

ООО О 
О О О *

Ф И ЛЬТРН И  РАДИОАВТОГРАФИЯЛАШ 
ФОТО ЭМУЛЬСИЯГА ИШ ЛОВ Б Е РИ Ш  ВА 
ДУРАГАЙЛАНГАН ЖОЙЛАРНИ АНИВДАШ

19-расм. ДН К зонди усули 6оск?тчларини ифодаловчи схема.

дан (сайтлардан) кесади. Кейин ДНК фрагментлари бир- 
биридан агар гелида электрофорез йули билан ажратала- 
ди (19-расм).
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Бу биспирал фрагментлар иссикдик, денатурацияси ор- 
кдли моноспирал фрагментларга ажратилади. Кейин бу 
фрагментлар жойлашган пластинкага нишонланган зонд 
кушилади. Агар касалннг ДНКси фрагментларида зонд га 
комплементар кием б^лса дурагайлашиш кузатилади. Ду- 
рагайлашиш мавжудлигини фотэмулсия билан экспози­
ция кдтгаб аникдаш мумкин. Радиоактив нишон туфайли 
дурагайланган кием кррайиб куринади.

ДНК зонди усулидан мутант геннинг структураси но- 
маълум булганида, лекин у структураси маълум ген би­
лан жуда якрн  бирикканида фойдаланиш ^ам мумкин. 
Бунда зонд нуклеотидлар кетма-кетлиги маълум б^лган 
"нормал” генга синтезланади. Рестрикцияланпщда бу 
генлар орасидаги бирикиш бузилмаслиги учун гибриди­
зация натижасида мутант геннинг мавжудлигини ^ам 
аникдаш мумкин.

Делеция типидаги аберрациялар билан боклик, булган 
касалликларни (талассемиянинг баъзи турлари) аник^аш- 
да хам гибридяаштириш принципига асосланган ДНК — 
диагностика усулини куллаш мумкин. Бунинг учун нор­
мал ДНКнинг гибридлашган к^смларини касалдан олин- 
ган ДНКнинг гибридлашган кисмлари билан солишти­
рилади. Г и б р и д л а ш г а н  ^исмлардаги аномалиялар гене­
тик мутациялар табиатини аникдашга имкон беради.

ДНК диагностика усулининг бу вариантини к^ллашда 
катта муваффакдятларга эришилди: даволаниши мумкин 
б^лмаган Гентингтон хореяси генининг жойлашиши аник- 
ланди. J.Gusella ра^барлигида олимлар патологик генни 
ташувчиларни аникдаб, пренатал ва доклиник диагнос- 
тикага имкон берувчи информатив системани ишлаб чик;- 
дилар. Шундай кдлиб Гентингтон хореясининг гени 4- 
хромосоманинг калта елкасида 4 р 16 со^асида жойлаш- 
ганлиги маълум б^лди. Хозирги даврда ДН К диагностика 
усули пренатал диагностикада *ам кулланилмокда.

32Р изотопининг кулланилиши, куп харажатлилиги ва 
мураккаблиги ДНК зонди усулининг катга камчилиги 
б^либ, унинг кенг кулланилишигига халакит беради. Бу 
изотоп билан ишлаш хавфеизлик чораларини куришни 
талаб кдлади, 32Р как’ яшовчи изотоп булгани учун ДНК 
зондлари захирасини яратиш мумкин эмас. Шунинг учун
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хам хозирги вахтда радиоактив зонд урнига ферментати 
зондларни яратиш ишлари олиб борилмокда. Бунинг учу] 
хромоген моддалар билан рангли реакция берувчи фао. 
моддалар зондга бириктирилади. Бунда гибридлашга] 
^исмларни авторадиографиясиз, маълум шароитларда буях 
билан аник;1анади. Бу усул осонрох булибгина крлмасдая 
кам вахт талаб к?шади (16-20 соат еки бир нечта сутк 
урнига 1-2 соатда натижани олиш мумкин). Бу усулнин 
сезгирлигини ошириш имкониятлари хам мавжуддир.

СТАТИСТИК -  ПОПУЛЯЦИЯ УСУЛИ ВА ПОПУЛЯЦИЯЛЛРДА 
ГЕНЕГГИК ЖАРАЁНЛАР

Бу усул популяциянинг генетик структурасини, яън1 
ундаги аллёллар ва генотиплар учраш частотасини аник; 
лашга имкон беради.

Генетикада одам популяцияси деганда узок вак^ (би{ 
нечта авлод давомида) маълум ареалда яшайдиган, иг 
аре ал га адаптациялашган, панмиксия билан характерла 
надиган к^п сонли одамлар гурухи тушунилади. Панмик­
сия ёки эркин никох шундай холатки, бунда популяция­
нинг хар бир аъзосинину уша популяциядаги истаган maxi 
билан никох ХУРа олиши имконияти назарий нухгаи на- 
зардан мавжуддир.

Кичик популяциялар — демлар (ахоли сони 1500 дар 
4000 гача) ёки изолятдарда (ахоли сони 1500 гача) пан­
миксия эмас балки инбридинг кузатилади. Одамлар по- 
пуляцияларида инбридинг — хон-хариндошлар орасида- 
ги никохлар системасидир. Демлар ва изолятларда 
авлод алмашинишидан (75-100 йил) кейин деярли х,аммг 
шахслар учинчи авлод сибсларидан иборат булиб крлади 
Бундай шахслар инбредлар дейилади. Одамнинг ижти- 
моийлиги туфайли одам популяцияларвда никох ХУРУВ- 
чилар цандайдир белгиларга кдраб танланади, яъни тан- 
ланган (ассортатив) никохлар купрок; учрайди. Аммс 
никох куриш миллий, этник. диний белгиларга, ижтимо- 
ий х;олатга асосланганда морфологик, биокимёвий, фи­
зиологик белгиларга нисбатан танланмайди (ноассорта- 
тин булади). Ирсий касалликларнинг учраши юхоридг 
курсатилган гурухларда хар хил булиши мумкин булган
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лиги учун бундай никодоарни генетик жщатдан урганиш 
а^амиятлидир. Лекин генетик врачларни кизикгирадиган 
белгиларга нисбатан никох^ар танланмаган булганлиги 
учун популяциялар панмиксияли х^собланади.

Панмиксияли популяцияларда табиий танлаш, дем- 
ларда ва изолятларда эса генлар дрейфи таъсир курсата- 
ди. Бу далатни статистик-популяния усулини куллашда 
назарда тутиш лозим, чунки аллеллар ва генлар частота- 
си Харди-Вайнберг к;онунига (1908- й) асосан *исоблана- 
ди. Бу крнунни эса фа^ат “идеал” популяциялар учунги- 
на куллаш мумкин. “Идеал” популяциялар куйидаги та- 
лабларга жавоб беради: 1 ) куп сонли булади; 2) 
популяцияда панмиксия кузатилади; 3) урганилаётган 
аллелнинг янги мутациялари кузатилмайди ёки турри 
мутация ва тескари мутация частоталари (А% а) бир-би- 
рига тенг булади; 4) дамма генотипларининг узаро мос- 
ланувчанлиги бир хил булади (танлаш баъзи генотиилар- 
га нисбатан ижобий, бошкд генотиплар учун эса салбий 
булмайди); 5) урганилаётган популяция шу турнинг бо- 
шкд поплуляцияларидан изоляцияланган булади.

Табиийки, табиатда бундай “идеал популяция”лар уч- 
рамайди, лекин куп сонли популяцияларда Харди-Вайн- 
берг к;онунини шартли равишда к^’лласа булади. Назарий 
^исоблашлар натижасини реал популяциялардан олин­
ган маълумотлар билан солиштириш бу хулосанинг турри 
эканлигини исботлайди.

Харди-Вайнберг ^онуни популяциянинг ирсий жи- 
*атдан стабиллигини таъкидлайди: табиий танлаш таъ- 
сири кузатилмаганда ва юк,орида келтирилган айрим ша- 
роитлар сакданганда панмиксияли популяцияда аллел­
лар ва генотиплар частотаси авлодлар алмашиниши 
жараёнида узгармайди. Бу крнуннинг математик ифо- 
даси аллеллар ва генотиплар частотасини ^исоблашга 
имкон беради. Масалан, популяцияда бирон белгининг 
икки аллели: А ва а мавжуд. Уз-узидан маълумки бун­
дай популяцияда АА; Аа, аа генотиплари учрайди. А нинг 
учраш частотасини р билан, а нинг учраш частотасини 
эса q билан белгиласак, уларнинг йигиндиси pA +qa= l/ 
100% га тенг булади. v^hkh популяцияда факдт икки хил 
аллел булганлиги учун уларнинг йигандиси 100% га тенг-
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дир. Шундан келиб чиккан долда генотиплар й и р и н д и - 
си АА+Аа+аа дам 100% (1) гатенгдир. Маълум бфлиши- 
ча генотиплар частотаси й и е и н д и с и  аллеллар йигинди- 
си квадратигатенг экан (рА — qa)2=p2AA+2pqAl +q2aa= l/ 
100%/. Бундан келиб чикадики аллеллар частотаси маъ­
лум булса генотиплар частотасини дам дисоблаб чикиш 
мумкин экан. Буни конкрет мисолда куриб чик;амиз. 
Популяцияда резус-манфий шахслар частотаси 16% 
(0,16%)га, резус-мусбат шахсларники эса 84% (0,84)га 
тенг. Резус-манфийликни аникдовчи ген рецессив бул- 
ганлиги учун 16% (0,16) шахсларнинг даммаси dd гено- 
типига эга, доминант гомозиготалар (ДД) ва гетерози- 
готалар ^ d )  й и р и н д и с и  84% (0,84) га тенг. Агар q2dd=0,16 
булса qd=0,16=0,4 (40%)га тенг. А аллелнинг частотаси 
l-qd=pA =l—0,4=0,6(60%) га тенг. Бундан р2АА генотип 
частотаси 0,62;=0,36(36%) га тенг эканлиги келиб чик;а- 
ди. Гетерозиготалар частотаси эса 2pqДd=2X 0,6x0,4= 
=0,48 (48%). Гетерозиготалар частотасини куйидагича 
дисоблаш  дам мумкин: 2p q Д d = l-(p 2Д Д +q2dd) = 1 - 
(0,36+0,16)= 1-0,52=0,48 (48%).

Шундай килиб W популяцияда резус-омилга нисба­
тан доминант ва рецессив аллеллар, рецессив, гомози­
гот, гетерозигот, доминант гомозигот генотиплар часто­
тасини дисоблаб чикиш мумкин.

Агар популяцияда урганилаётган белги иккита эмас 
учта аллел томонидан кодлаштирилса (масалан АВО 
системаси кон гурудлари аллелар частотасини анивдовчи 
формулани куйидагича ёзамиз: р1* + q jB + rj°  = 1 . Гено­

типлар частотаси эса ёки p2JA + q2JbJ® + 1J J°J° -  

-  2pqJAB + 2prJAJ° + 2qrJBJ° = 1 тенгламаси орцали аник,- 

ланадр.
Бундай дисоблашларни патологик аллеллар частота­

сини аниклашда к$ллаш мумкин. Одатда патологик ген- 
ларни ташувчи шахсларнинг яшовчанлиги суст булиб, улар 
элиминацияланиши мумкин, лекин уларнинг урни янги 
келиб чикувчи мутациялар дисобига тулдирилади.

Популяцияларнинг генетик структурасини аниклаш 
катта адамиятга эга булиб, ирсий касалликларнинг олди-
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К  f t  u  f t  и

М М  n  « к  и  м  и

Д А  A l i  Л А  X X  Ш Я

А Х  Л А  л и  П К  л

24-расм. Клайн фсльтср синдромининт характер ли  белгилари.
а-яейтрофил дейкоцвтда “номра таёцчасн* булипт, б-сомом эрках нейтрофиявда “норора 

пё^чаеж” учрамайди; в-буЯнинг новчалиги, еанухеимон белгноар мажжудлигн, г- 
элеггроэнцсфалограмма, д-жннснЯ хромпвн макгудлшк, е-*лрнограммада бятта X 

хромосома ортнд булиши-
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ни олиш чораларини ишлаб чикдашда фойдаланилади. 
Агар рецессив мутант аллели булган гетерозиготалар час- 
тотаси маълум булса, олдиндан келажак авлодда мутант 
аллелнинг гомозиготалари частотасини ^исоблаб, профи­
лактика чораларини ишлаб чивдш ва бундай касалларни 
даволашга тайёрланиш мумкин. Популяциянинг генетик 
структурасини аникдаш айни популяцияда танлашнинг 
дар хил шаклларининг таъсирини Урганишга дам имкон 
беради. Табиий танлаш популяциянинг генетик тарки- 
бининг доимийлигини бузади. Танлаш интенсивлигини 
урганиш учун танлаш коэффициентидан (S) фойдалани­
лади. Бу коэффициент маълум генни ташувчи шахснинг 
авлод ^олдириш имконияти к,андайлигини, яъни гено- 
типнинг адаптивлик самарасини ифодалайди. Танлаш 
коэффициента 1( 100%) га тент булса, бу генни тапхувчи- 
лар элиминацияланади (кейинги авлодга генларини утказ- 
маида). Аксинча 0 булса генотипнинг адаптив самараси 
1 га тенг булади (максимал мосланувчанлик кузатилади). 
Одамлар популяциясида патологик аллелнинг домннант- 
лигида танлаш таъсири гомозитоталарга 1̂ рш и кдратил- 
ган булади.

Масалан, ахондроплазия генида селекгив самара 0,195*20% 
га тенг, шунинг учун дам ахондроплазия генининг жуда 
кам кисмигина кейинш авлодга утади, чунки касаллар- 
нинг куггчилиги дерепродуктив даврдаёк; улиб кетади 
(S=0,8). Никод курганлари хам соьлом оилаларга нисба­
тан кам фарзанд куради. Гентингтон хореяси асосан 40-45 
ёшларда юзага чидади (жуда кам долатлардапша бундан 
олдин ёки кейин юзага чикдши мумкин). КУпинча ота ёки 
она фенотипик жидатдан сонюм болалар тугалганидан кей­
ин касалланиши мумкин. Яъни ота ёки онанинг касал экан- 
лиги аникданганида патологик доминант ген авлодга ал- 
лакдчон утган булади. Врач тактикаси бу долатларда шун- 
дай оилаларда болалар тугилиш ини чегаралаш га 
даратилади. Рецессив генларга дарщи танлаш долатла- 
рида гетерозиготаларда (Аа) рецессив аллел танлашнинг 
элиминация таъсиридан кутулиб долгани учун дам улар­
нинг профилактикасида дийинчиликларга учралади.

Популяциянинг генетик структураси жуда куп эволю­
ция омиллари томонидан назорат дилинади, уларнинг
5— К. Н. Нишонбоев 65
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орасида танлашдан ташкдри мутацион жараён \ам  катта 
ахамиятга эгадир. Масалан: хдтто баъзи аллел танлаш 
таъсирида кейинги авлодга улан такдирда х,ам унинг кон- 
центрацияси 100%га етмайди, чунки уша аллелга нисба- 
тан янги мутациялар хрсил булади. Фойдалй аллелнинг 
концентрацияси шаклланишвда мутацион жараён билан 
танлаш таъсирини узаро муносабати катта роль уйнайди.

Одамлар популяциясида ахондроплазиянинг частота- 
си 1:10000 га тенг. Одамлар популяциясида гетерозигота- 
ларга кдрши танлаш патологик генга нисбатан хам (ахон- 
дроплазия генига кдрши), рецессив генга нисбатан хам 
(резус-омил генига к,арши) кузатилиши мумкин. Гомози- 
готаларга к;арши танлаш (HbS HbS гомозиготалари Урок,- 
симон ^ужайрали кам^онлик билан касалланади), гете- 
розиготалар фойдасига танлаш (айрим регаонларда НвА 
HbS гетерозиготалари селектив ахамиятга эга булади) 
шакллари дам кузатилади. Танлашнинг хар хил шаклла- 
рининг таъсири натижасида мутациялар жараёнида хосил 
булган генетик полиморфизм мустахкамланади. Айрим 
аллеларнинг хар хил популяциялардаги частоталарининг 
фаркдари хам танлашнинг таъсири натижасидир.

Масалан гемоглобиннинг 130 дан купрок; шакллари, Г-6- 
ФДГ ферментининг 70 дан оргак, вариантлари мавжупдир, 
уларнинг хар бир вариантининг кжрри частотаси айрим по- 
пуляхшяларда кузатилади. HbS субтропик ва тропик ареал- 
ларда 1% частотада, III к;он гурухи (JB) Осиёда, I (J°) к;он 
гурухи эса Австралияда ва Полинезияда купрок; учрайди.

Хозирги замон популяциялар генетикаси бу феномен- 
ларни статистик — популяция усули ёрдамида тупгунтиради.

Популяциянинг генетик таркибини аник^ашдан одам­
лар популяциялари тарихини, келиб чи^ишини аникдашда 
хам фойдаланилади ва бу антропогенезнинг к^п жумбо*- 
ларини ечишда катта ахамиятга эга.

М ОДЕЛЛАШ ТИРИШ  УСУЛИ

Касалликларни моделлаштириш масаласи тиббиётда 
катта ахамиятга эгадир. 100 йилдан орпщюк; ва^г даво- 
мида к^лгина одам касалликларининг патогенезини, да­
волаш усулларини ва профилактикасини Урганиш мак-
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садида дайвонларда моделлаштириш усули кулланилмок,- 
да. Айник;са инфекцион касалликларни даволаш ва ол- 
дини олишнинг самарали усулларини ишлаб чик^шда 
моделлаштириш катта роль уйнайди. Ирсий патология- 
ни урганишда хдм моделлаштириш усули катта а*ами- 
ятга эга. Н.И.Вавиловнинг ирсий узгарувчанликнинг 
гомологик к;атори к,онунига биноан бундай моделлар 
табиатда мавжуддир. Бу к;онунга кУра ирсий жщатдан 
якин б$»лган турлар ва авлодлар ухшаш ирсий узгарув- 
чанликка эгадир. Бундан шундай хулоса чик,ариш ло- 
зимки, систематик жщатдан як,ин булган х,айвонларда 
одамларга ухшаш ирсий касалликлар учрашини кутиш 
мумкин. Хайвонларда учрайдиган ирсий аномал иялар- 
ни чукур Урганиш уларнинг патогенези одам ирсий ка- 
салликларига ухшашлигини курсатди. Масалан, мушак 
дистрофияси одамларда, сичконларда, хомякларда, то- 
вукларда учрайди, Итлардаги А ва В гемофилиялари 
одамлардаги каби X га бириккан рецессив генлар орк,а- 
ли юзага чик;ади, к;андли диабет хитой хомякларида, 
ирсий семирувчанлик каламушларда, ирсий карлик му- 
шукларда. учрайди.

Хозирги вакхда махсус лабораторияларда одам ирсий 
патологиясини урганишда фойдаланадиган мутант сич- 
к;онлар купайтирилмовда. Биологик моделлаштириш ир­
сий касалликлар патогенезида мухдг омиллари ва ирси- 
ятнинг ролини аникдашда х,ам кулланилади. Бу усул одам 
ирсий патологияларини даволаш ва профилактика кдлиш 
йулларини ишлаб чи^ишда катга ахамиятга эгадир.

Алба1та, одамда факдт унинг узига хос булган ирсий 
касалликлари дам учрайди, дайвон моделями одам ка- 
салликларининг аник; нусхаси була олмайди. Шундай 
булиши га кдрамасдан биологик моделлаштириш усули 
Узининг а^амиятини йук,отмайди.

Моделлаштиришнинг иккинчи хили — математик мо- 
деллапггиришдир. Бу усул популяциялардаги генетик жа- 
раёнларни урганишга имкон беради. Компьютер техни- 
касидан фойдаланиб белгининг ривожланишида ирсият 
ва мудит омилларининг узаро муносабатларини урганиш, 
генларнинг бирикишини таэ^лил кдлиш мумкин. Шунинг 
учун *ам бу усул катта истик;болга эгадир.
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ДЕРМАТОГЛИФИКА УСУЛИ

Дерматоглифика термини юнонча derma-тери, gliphe 
чизмок; сузларидан олинган булиб, бармо^ларда, кафтда 
ва товонларда тери рельефини урганишга асослангандир. 
Шу жойларда терининг тузил иши узгачарок; булиб, эпи- 
дермал дУнгликлар — к^рраларии досил кдлади. Кддим- 
дан Хитойда, Хиндистонда, Японияда, Курияда бармо^ 
ва кафтдаги тери изларининг индивидуаллигини били- 
шар ва ундан имзо урнида фойдаланилар эди.

Дерматоглифика туррисйда дастлабки илмий маълу- 
мотлар XVII асрда паидо булди. Биринчи булиб тери из­
ларининг узига хослиги туррисидаги маълумотлар Н.Грю 
(1684), М.Мальпиги (1686), Я.Пуркинье (1823) асарлари- 
да баён кдалинди. Дерматоглифика алохдца илмий йуна- 
лиш сифатида XIX аср охири ва XX аср бошларида шак- 
лланди. Ф.Гальтоннинг илмий ишлари натижаси баён 
кдоинганвдан сунг тери чизикдарини урганиш суд тиб­
биёт ида жиноятчиларни аникдашда кенг кулланила бош- 
ланди. XX аср бошларида бу усул генетикада, хусусан 
оилалар ва эгизакларни урганишда кенг кулланила бош- 
ланди. Дерматоглифика терминини фанга биринчи булиб 
америкалик олимлар Г.Камминс ва Ч.Мидл киритишди. 
Тери рельефининг ирсийланиши. этник дерматоглифика 
муаммоларини урганишга рус олимлари М.И.Вильямов- 
ская, И.И.Канаева. Т.Д.Гладковаларнинг кушган jyicca- 
лари катга булди.

Дерматоглифика усули асосан уч кдесмга булинади:
1) дактилоскопия — бармок, чизикдарини урганиш;
2) пальмоскопия — к$л кафти чизик^арининг узига 

хослигини урганиш;
3) плантоскопия — оёк, товони чизшугарининг узига 

хослигини урганиш.
Дерматоглифларни олиш учун оддий типография буёк;- 

ларидан фойдаланилади. Бунинг учун буёкри вазелин 
ёгада ёки скипидарда бир оз эритилиб 15x25 см улчамли 
ойнага томизилади ва фотографияда ишлатиладиган од­
дий резина ролик билан бир текис к,илиб ёпилади.

Текширилаётган шахснинг кафти ойнага босилади. 
Агар буёк; кафтининг хдмма жойини тулик; буямаса, ро-
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ликни кафт устида айлантириш мумкин. Кейин кафт од- 
дий когозга бир те кис босилади. Кртознинг тагига гом- 
шок, резина куйилса кафтнинг чукур жойларидаги изла- 
ри дам к,огозга т^лик; гушади. Кафтни x;0F03ra одиста куйиб 
уртасидан секин босилади. Кафтни цотоздан бирданига 
юхррига кутариб олиш лозим. Бармок, излари алодида 
олинади. Бунинг учун дар бир бармокка буёк, суртилиб 
радиал к^смдан уьлнар к^смгача бирин-кетин K,0F03ra 
босилади.

Пальмоскопия. Кафтнинг рельефи жуда мураккаб 
булиб, унда майдончалар, ёстик^алар, кафт чизикдари 
тафовут этилади. Уларни фарклай олиш учун кафтнинг 
топографиясини яхши билиш лозим. Кафтнинг катта бар­
мок; ёнидаги чегараси радиал, унинг ^рама-кдрш и то- 
мони эса ульнар к^смлар дейилади. Кафтнинг юк;ори 
чегараси кафт — фалангалар бурмаси билан, пастки че­
гараси кафт орти (браслет) бурмаси билан чегараланган- 
дир. Учтя асосий букувчи бурмалар мавжуд, катга бармок; 
бурмаси, дистал (уч бармок^и) ва проксимал (беш бар- 
мок^и) бурмалар.

Марказий кафт чукурчасини 6 та кафт ёстик^алари 
ураб туради. Катта бармок; асосвдаги ёстицчаяи тенар, 
унта карама-кррши к;иррадагисини эса гипотенар дейи­
лади. Бармокдар орасида 4 та ёстик^алар мавжуд. 2, 3, 4, 
5 бармовдар асосида а, в, с, d бармок; трирадиуслари жой­
лашган. Трирадиус (дельта) деб учта дар томонга йунал- 
ган капилляр линиялар Мналишларининг учрашган нук,- 
тасига айтилади. Кафт орти бурмаси як^нида, 4-кафт 
суягидан узунасига й^налган чизикда асосий узак трира­
диус t  жойлашади. Агар а ва d трирадиусларидан t  трира- 
диусига чизиидар утказсак a t  d кафт бурчаги досил була­
ди. Меъёрий долатларда унинг катгалиги 57’ дан ортмай- 
ди, дар хил хромосома касашшкларида эса катталашиши 
ёки кичрайиши мумкин (20-расм).

Дактилоскопия. Бармох,ларда капилляр чизи^лар жой- 
лашишининг асосан уч хил варианти учрайди (2 1 -раем): 
ёй-А дарфи билан белгиланади (инглизча arch — ёй), сирт- 
мок; — L дарфи билан белгиланади, (инглизча loop — 
сиртмо*0, урама — W билан белгиланади (инглизча Whorl — 
урама).
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20-расм. Меъёрда ва хромосома 
аномалияларвда atd трирадиус- 

лари бурчагннинг узгариши.
1-Папу синдромида, 2-Даун сянароми- 
да, З-Шерешевамй — Тернер амаромиДа, 
4-меъёрда, 5-КлаЙифелыер свнцромид3-

21-расм. Дактилоскопия усулишгаг схематик ифодаси.
а-Бармо* изллрн, 6-шшилляр чизшдар жойлапшши турларини схематик нфодаданиши.

1-айлавасныон (Урасиион) 2-сиртыо(сиыон, 3-ёйсиыок.

Ёйлар энг кам таркдтиан вариант булиб (6%) триради- 
услари булмайди. Унинг кирралари бармок; ёстю^часини 
кундалангига кесиб Утади. Сиртмокдар энг куп таркдл- 
ган вариант (60%га як«ин) ^исобланади. Бармокринг бир 
томонидан бошланиб иккинчи томонига етмасдан яна 
бошлангач нук^ага — оркдга кдйтади. Сиртмокдарда битта 
дельта булади. Сиртмок; ради ал томонга очилса радиал 
сиртмок; дейилади (Lf), ульнар томонга очилса ульнар 
сиртмок; дейилади (Lu).

Урамалар уртача частотада тарк^лган булиб (34%) кон- 
дентрик йуналган изчалардан ташкил топади. ^рамалар-
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да икки дельта мавжуддир. Юк;орида курсатилган учта 
асосий чизикдар шакллардан ташкдри бошк,а шакллар хам 
учрайди. Мураккаб икки дельтали чизикдар шакли хам 
урамалар вариантига киритилади.

Планетамизда яшайдиган турли миллатлар орасида асо­
сий бармок;излари шаклларининг так;симланиши хар хил- 
дир. Монголоидларда икки дельтали шакллар куп, дель- 
тасиз чизик^ар шакллари эса кам Фрайди (популяция­
нинг 2% як?шида). Аксинча европоидларда сиртмок; ва 
ёй шакллари куп учрайди. Негроидларда 75%га як^ш сирт- 
моклар, 27%дан камро^ урама шакллари учрайди. Бун­
дай фаркдар мавжудлиги туфайли дельта индексини

DL\ о = х 10 формуласи ёрдамвда аншухаб, одамнинг

кдйси этник гурухга киришини аник^аш мумкин. Маса­
лан монголоидларда Д Ц 0 уртача олганда = 15,7 га, евро­
поидларда (русларда) « 12,7 га, негроидларда (янги Гви­
нея) * 16,0, австралияли аборигенларда эса = 17,0 га тен- 
гдир. Тери чизикдарининг шаклланиши эмбриогенезнинг 
10-19 хдфталаридан бошланади. 20-хафтада пуштда тери 
чизикдари аник, куринади. Папилляр рельеф шакллани­
ши нерв толаларининг тармокданишига борликдир. 6 
ойдан кейин папилляр рельеф тулих шаклланиб, кейин 
умрнинг охиригача умуман узгармасдан сак«яанади. Хар 
хил таъсирлар натижасида (куйиш,‘ совук, олдириш, ши- 
кастланиш) тери жарохатланишидан кейин аввалги холат- 
даги папилляр Чизикдар шакли яна к,айтадан тикланади. 
Факдт жарохатлар жуда чу^ур булиб, бириктирувчи тузи­
ма чандикдари хосил булгандагина аввалги холат к;айта 
тикланмайди.

Дактилоскопиянинг микдорий курсаткичи сифатида 
умумий кирралар сони хисобланади (к;ирралар сонини 
хисоблаш учун марказдан дельтагача булган чизикдар са- 
налади). Уртача олганда битта бармокда 15-20 к^рралар 
мавжуддир. Хаммаси булиб унта бармокда уртача олган­
да эркакларда умумий кдоралар сони 144,88 ± 51,08 аёл- 
ларда эса 127,23±52,51 га тенгдир.

Унакдйларда мураккаб тери чизики шакллари унг кулда 
купрок, учрайди. Аёлларда урамалар эркакларга нисбатан 
камрок^, сиртмокдар ва ёйлар эса купрок, учрайди.
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Тери чизикдари рельефи ирсий жидатдан детермина- 
циялангандир ва полиген ирсийланиш типида наслдан- 
наслга утади. Монозигот эгизакларда тери чизикдари 
шакли конкордантлиги 0,8-0,9 га, дизигот эгизакларда эса 
0,3-0,5 га тенгдир. Шунинг учун дам бу усулдан эгизак- 
ларнинг зиготалигини акикттятпдя кенг фойдаланилади.

Кейинги йилларда дерматоглифика усули тиббиёт ге- 
нетикасида кенг кУлланилмокда. Бу усул хромосома син- 
дромларига ташхис к^йишда к^шкмча усул сифатида 
кулланилиши мумкин.

Масалан жинсий хромосомалар сони узгарганда (ане­
уплоидия) умумий папилляр к?Фралар сони узгаради. X 
хромосомалар сони канча куп булса, умумий к^рралар 
сони шунча камайиб боради. Д, С, Е трисомияларида 
бош кафт чизихдарининг йуналишлари дам узгаради (22- 
расм). Аутосомалар анеуплоидиялари дам умумий кирра- 
лар сонининг узгаришига сабаб булади. Масалан Урама- 
лар деярли учрамайди, радиал сиртмокдар купрод IV бар- 
мокда учрайди, Е  трисомиясида фак,ат ёйлар учрайди 
(умумий кдрралар сони 0 га тенг булади).

Даун касаллигида ульнар сиртмокдар купрок учрайди, 
atd бурчаги 80е га як?тн булади, кафтда чукур кундаланг 
бурма (“ маймун” бурмаси) учрайди. Жимжилокда ёлтаз 
букувчи бурмача 40% гача учрайди (2% урнига).

Патау синдромида ёйлар микдори ортади, умумий кир- 
ралар сони камаяди, IV ва V бармокдарда радиал сирт- 
мокдар кУпрок, учрайди (умумий популяцияда эса Н-бар- 
мокда), t трирадиусининг дистал силжиши натижасида 
atd бурчаги 108" гача ортади.

Эдвардс синдромида дам ёйлар сони ортади (6 ёки 
ундан купрок; бармокдарда), кафт чизи^лари соддалаши- 
ши кузатилади.

Мультифакториал патологияда дам дерматоглифика- 
нинг узгаришлари кузатилади. Шизофрения, вдвдли ди­
абет, семириш ва шу каби ирсий мойилли касалликларда 
дерматоглифика узгаради. Лекин бундай касаллиада дер- 
матоглификанинг узига хос узгаришлари кузатилмайди. 
Шунинг учун дам дерматоглифик текширишлар ирсий 
касалликка ташхис куйишйинг бирдан-бир асоси були­
ши мумкин эмас.
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Лекин шундай булишига кдрамаедан касал пробанд ва 
унинг фенотипик с о р л о м  ота-оналари дамда сибслар гено- 
типида ухшашлик элементларини акикдаш лозим булганда 
дерматоглифика кулай усул дисобланади. Масалан дерма­
тоглифика ^хшашлиги асосида касал пробанд кдриндошла- 
ри уртасида хатар даражаси юкрри булган гурухдарни аж- 
ратиб олиб уларни диспансер назоратига куйиш мумкин.

Дерматоглифик маълумотларнинг прогноз адамията 
булиши дам мумкин. Агар дерматоглифика курсаткичла- 

. ри умум популяция даражасидан к;анча катта фарк; кдяса 
пробанд учун прогноз шунча нокулай хдсобланади.

IV  Б О Б .

ИРСИЙ КАСАЛЛИКЛАР ВА УЛАРНИНГ 
КЛАССИФИКАЦИЯСИ (ТАСНИФИ)

XIX асрда ирсий касалликлар жуда кам учрайдиган 
касалликлар кдторига киритилар эди, дозир эса дар кдн- 
дай мутахассисликдаги врачлар амалиётида ирсиятга бог- 
лик, булган касалликдар жуда kjoi учрамокда.

Хозирда 4000 якин ирсий касалликларнинг мавжуд­
лиги маълум. Х,ар йили камида 100 та ирсий касалликлар 
аншу1анмокда. Бунга сабаб биринчидан, фаннинг тобора 
ривожланиб бориши натижасида одам организмида куза- 
тиладиган жараёнларнинг ирсий, биокимёвий, физиоло­
гах механизмлари тобора чухур урганилмоада, икхинчи- 
дан, экологик мудит шароитларининг тобора ифлосланиб 
бориши одам ирсиятида келиб чивдиган бузилишларни 
купайтирмокда. Ирсий касалликларни битга умумий гу- 
рудга киритилиши асосида касатларга ота-оналарининг 
жинсий дужайралари орк;али утган ирсий ахборотнинг бу- 
зилишлари ётади. Ирсий касалликларнинг дар хил клас- 
сификациялари мавжуддир. Ирсият бузилишларининг 
миадорий курсаткичларига асосланиб: моноген (бир ген 
мутацияси натижасида келиб чикддиган) ва полиген (бир 
нечта мутант генлар таъсирида ривожланадиган) касал­
ликлар тафовут этилади'.

Иккинчи хил классификациянинг асосида эса мута­
циялар классификацияси ётади, бунда уларнинг номи-
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га к;араб, механизмларини дар^ол тасаввур кдлиш мум­
кин.

1. Ген касалликлар и.
2. Хромосома касалликлари.
3. Геном касалликлари.
4. Ирсий мойиллик ёки мультифакториал
(куп омилли) касалликлар.
Табиийки, моноген ва ген касалликлар битта rypyv 

дир, чунки бу касалликларнинг асосида айрим геннинг 
мутацияси ётади. Мутант ген аутосомада ёки гетеросо- 
мада жойлашиши мумкин. Ген мутациялари метаболизм- 
нинг туш а нуксонларига олиб келиши, яъни биокимё­
вий намоён булиши мумкин. Бундай касалликларни фер- 
ментопатиялар дейилади.

Ферментопатиялар натижаси физиологик функциялар- 
нинг узгариши (масалан к;оннинг ивиш системасининг фа- 
оллиги сусайиши) ёки морфологик белгиларнинг узгариши 
(полидактилия-куп барммушлик) сифатида намоён були­
ши мумкин. Лекин бу х;олатларнинг асосий сабаби — бир- 
ламчи биокимёвий нук,сон эканлигини унутмаслик керак.

Баъзан ген касалликларини молекуляр касалликлар деб 
х,ам аталади, бу билан ДНК молекуласи даражасидаги бу­
зилишлар мавжудлиги таъкидланади. Бундай касаллик­
ларни фенотипик намоён булишига кдраб нуклеин кис- 
лоталар, углеводлар, липидлар, минераллар алмашини- 
ши бузилишлари ва хдкозо гурузухарга ажратилади.

Хромосома касалликлари учун хромосомалар структу- 
раси узгариши характерлидир. Бу холатларда хам узгариш- 
лар аугосомаларда ёки гетеросо*маларда кузатилиб, деле- 
циялар, инверсиялар, дупликациялар ва транслокадиялар 
сифатвда намоён булиши мумкин. Тиббий генетикада бу 
гуру^га хромосомалар со ни ни нг узгариши натижасида ке­
либ чщадиган касалликлар хам киритилади. Бунда биз “ка­
салликлар” сузини шартли маънода ишлатилишини унут- 
маслигимиз керак, чунки хромосома касалликларининг 
кечиши “касаллик” тушунчасига унчалик тугри келмайди, 
шунинг учун хам тиббий генетикада купрок, “хромосома 
синдромлари” тушунчаси ишлатилади. Юкррида таъкид- 
лаб утганимйздай геном касалликлари хромосомалар со- 
нининг Узгариши натижасида келиб чикрди. Бунда хро-
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мосомалар сонининг узгариши гаплоид тупламининг бу- 
тунлигича ортиши (полиплоидия) ёки айрим хромосома­
ларнинг сонининг ортиши ёки камайиши (анэуплоидия, 
гетероплоидия) долатида кузатилиши мумкин.

Хар хил мутацияларнинг одам учун адамияти “Ирси- 
ятнинг хужайравий ва молекуляр механизмлари мутаци­
яси” булимида едсжрча баён кдлинган. Ирсий касаллик- 
ларни ген ва хромосома касалликлари гурудларига ажра- 
тиш куйидаги сабабларга кура кулайдир. Ген касалликлари 
битга геннинг мутацияси натижасида келиб чик^б, ай­
рим фермент камчилигининг тор симптоматикасини на­
моён к^лади ва бу касалликлар авлоддан-авлодга Ут­
казилади. Хромосомалар аберрациялари ёки сонининг 
узгариши натижасида келиб чикддиган хромосома касал­
ликлари эса ота-оналарда кузатилмасдан, уларнинг бо- 
лаларида мураккаб ривожланиш бузилишлари комплек- 
си сифатида намоён булади.

Ирсийланиш типига к,араб ген касалликлари: а) ауто­
сома-доминант б) аутосома-рецессив, в) жинсга боман- 
ган касалликлар гурудларга ажратилади.

Хромосома ва геном мутацияларида беморда касал- 
ликнинг тулик шакли (мутациялар гаметаларда булганда) 
ёки мозаик шакли (мутациялар зигота майдаланишининг 
илк боы^ичларида келиб чикканида) кузатилиши мумкин. 
Айрим долатларда ирсий касалликларнинг клиник клас­
сификацияси дам кулланилади. Клиник классификация 
аъзо ва система принципига асосланган: масалан, кулок» 
томок;, бурун касалликлари, нерв системаси; тери касал­
ликлари ва доказо. Лекин бундай классификация шартли 
булишлигини унутмаслик керак, чунки айнан бир хил' 
касаллик бирламчи намоён булишига кдраб дар хил гу- 
рудларга киритилиши мумкин: агар аввал терида доглар 
ёки тугунчалар пайдо булса нейрофиброматоз билан ка- 
салланган шахе тери касалликлари клиникасида, агар унда 
мия усимтаси пайдо булса, нейрохирургия клиникасида 
даволаниши мумкин. Шундай кдлиб нейрофиброматоз 
ирсий касаллиги тери касалликлари гурудига дам, асаб 
системаси касалликлари гурудига дам киритилиши мум­
кин. Увдан ташкдри ирсий касалликларда бир варакайи- 
га бир к^нча системаларда узгаришлар намоён булади.
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Шунинг учун. х,ам ирсий касалликларнинг генетик клас­
сификациям кулайдир ва асосан шу классификациядан 
фойдаланилади.

ГЕНОМ КАСАЛЛИКЛАР И

Геном касалликлари (хромосомалар сони аномалияла­
ри). Геном касалликлари хромосомалар сонйнинг узга- 
ришига богат; булиб, натижада ирсий модданинг жуда 
катта узгаришларига сабаб булади.

Битта хромосоманинг ортик булиши (трисомия) ёки 
битгасининг кам булиши (моносомия) жуда куп генлар­
нинг ортикча ёки кам булишига олиб келади. Бу эса уз 
навбатида жуда куп фенотипик белгиларнинг узгариши- 
га сабаб булади. Бундай хромосома аномалиялари (синд- 
ромлари) одатда уларни биринчи булиб аниклаган ва тас- 
вирлаган олимлар номи билан аталади.

Аввал аутосома аномалиялари билан танишамиз.

АУТОСОМА АНОМАЛИЯЛАРИ

Мейоз натижасида гаметаларга 23 та хромосома (22 
аутосома-г 1 гетеросома) яъни гаплоид туплам таксимла- 
нади. Аммо мейоз жараёни (1- ёки 2- мейотик булиниш) 
бузилса гомологик хромосомалар ^ар гал гаметаларга аж- 
ралмай колади. Натижада хромосомалар сони кам ёки 
ортик булган гаметалар х,осил булади: масалан, гамета- 
лардан битгасида 24 хромосома, иккинчисида эса 23 хро­
мосома аникланади. Оталаниш вакгида бундай гамета­
лар хромосомалар сонининг аномалияси булган зигота- 
ларни ^осил килади.

Купгина трисомияли зиготапар ривожланади, моно- 
сомияли зиготалар эса яшашга лаёкдтсиз булиб ривожла- 
на олмайди.

21 хромосомаларнинг ажралмай колишини куйидаги- 
ча тасвирлаш мумкин:

Ра* 44а + ХУ X 9 44а+ XX
Гаметалар-22а+х 22а+у (1-20)а+{21-2)а+22а+Х 

(1-20)а+0+22а+Х
F (болалар)
1) (1-20)а- 2+(21-3)а+22а-2+ХХ
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(Даун сивдромли киз)
2) (1—20)а-2+21а-3+22а-2+ХУ

(Даун сивдромли угол)
3) (1 —20) а- 2+21 а+22а-2+ХХ

(21 аутосома моносомияси — яшамайди)
4) (1—20)а-2+21а+22а-2+ХУ

(21 аутосома моносомияси — яшамайди)
Бундан юофл хуриниб турибдики, 24 хромосомали ту- 

хум хужайра оталангаяда 47 хромосома™ (21- хромосома- 
нинг трисомияси билан) бола ривожланиб боради. 45 хро­
мосомали зиготалар эса нобуд булади. Шу тарзда Даун ха- 
саллигининг трисомияли варианта шаклланади. (23-расм) 
Даун касаллигида генотип куйидагича ёзилади: 47, ХХ-21 
ёхи 47, ХУ-21. Даун касаллиги энг куп учрайдиган аугосо- 
ма трисомиясвдир, шунингдек 13 ва 18 аугосомалар трисо­
мияси хдм учрайди. Бу касалликларнинг характерли белги- 
лари куйида ВЛенд (1984), С.Н.Кохтова, (1987), Ф.Фогель 
ва бошкдларнинг (1989) маълумотларидан фойдаланилган 
Х о л д а  тузилган жадвалда ифодаланган (7-жадвал).

Шуни алохида таъкидлаш лозимки, аутосомаси три­
сомияли зиготаларнинг 96% як;ини элиминацияланади 
(нобуд булади), шунинг учун хам бундай синдромларнинг 
учраш частотаси юкори эмас.

Бундай синдромларнинг келиб чи^иш сабабларини ту­
шу нтиришга келганда куп муаллифлар ота-оналарнинг 
ешига (биринчи навбатда онанинг ёшига) катта эътибор 
беришади. 13, 18, 21 аутосомалар трисомияси билан ту- 
т я га н  болаларнинг оналарини ёши к^пчилик холларда 
35 ёщдан юкори эканлиги аникданган. Ёши 40 дан юкрри 
булган оналардан тугалган болаларнинг 1 % га я^инида 
21 аутосома трисомияси, 3,7% га я^инида эса бошка хро­
мосома аномалиялари кузатилди. Бундай болаларнинг 
оталарини ёши кУпинча 40 дан ошик, булади. (аммо бун­
да онанинг ёшига боЕликлигини хам унутмаслик лозим).

Даун синдромининг 20% ортиьи отанинг ёшига 6 o f -  
ликлигн анивуганган.

Шуниси эътиборга сазоворки трисомияли вариант ёши 
Карирок; ота-оналардан тугалган болаларда учраса, ёш (20- 
25 ёш) ота-оналарни\ ’ болаларида транслокацион вари­
ант купрок учрайди. Шу нарса дихкатга сазоворки три-
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сомия вариантида сибслар учун хавф камрок, транслока- 
цион вариантда эса 26% гача етади. Акди заиф болалар 
орасида Даун синдроми 2 1% гача етади. Олигофрения 
долати идиотиядан бошлаб, касалларда укиш, ёзиш к;оби- 
лиятининг ривожланиши мумкинлигига кдцар кузатила- 
ди, лекин абстракт тафаккур (датго оддий арифметик 
дисоблашлар) жуда паст булиши мумкин. Клиник симп- 
томларига х,араб трисомия вариантини транслокация ва- 
риантидан ажратиш кийин. Мозаика варинатида эса ка- 
салликнинг клиник куриниши меъёрий ва патологик ка- 
риотипли дужайраларнинг муносабатига боюшк- Агар 
меъёрий кариотипли дужайралар куп учраса касаллик- 
нинг клиник куриниши аник; булмайди, трисомияли ка- 
риотипларни топиш учун жуда куп метафазада пластин- 
каларни текшириш лозим.

Даун синдромли болаларда иммунитетнинг сустлиги 
натижасида юкумли касалликлар ва ёмон сифатли усма 
касалликлари куп учрайди. Тиббий ёрдамнинг яхши йулга 
куйилиши уларнинг яшаш муддатини узайтирганлигига 
(30-33 ёшгача) кдрамасдан, иммунитет сустлиги уларнинг 
улимининг асосий сабаби дисобланади.

Янги тутилган чакдлокларнинг ташки куриниши Узи- 
га хос булганлиги учун аутосома аномалияларига ташхис 
кукиш унча кийин эмас. (24-расм). Лекин трисомия ва 
транслокация вариантларини факат кариогипини Урга­
ниш оркали ажрата олиш мумкин.

Аутосомали трисомиялар спонтан абортларнинг асо­
сий сабабларидан дисобланади (7 тадан 1 тасида) 21 ауто- 
сома трисомияси спонтан бола тушиш долатларининг 2% 
ни ташкил килади. Уларнинг учраш частотаси Е, Д, G, 
А,В,С гурудлари трисомияларида тобора камайиб бора- 
ди. Бу трисомияларда хам она ёшининг ортиб бориши, 
спонтан абортуслар частотасининг ортиб боришига са­
баб булади.

Аутосома трисомияли ва транслокация синдромли ка- 
салликларни даволаш жуда кийин ва самарасиздир. Асо- 
сан симптомларига кдраб даволашнинг рарбатлантириш 
усулларидан фойдаланилади.

Юкорвда келтирилган 13, 18, 21 аутосомалар ва X, Y 
гетеросомиялар аномалияси зиготалар, домилалар, она
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26-расы. Шерешевский —  Тернер сяндромининг харакгерли белгилари.
а-веШрофилда “номра таё^часи" буямаслига, б-сотом  аёл нейтрофтиюа “номра 

таёдася”  иавжудлигя, в-эпитслий ^ужайрясяда жинснй хроматин булмаелнги, г-сопом аёл 
эпителий хухайрасида жинсий дромгшн цаажудлнгя, д-буйнинг галтаяшя, булгнд* 

«днотсиыон бурна ва кнфанпшизы белгаяаря ыажжудпяги, е-сопом оламда (1) и  
Шерешевсхий — Тернер снядромид* (2) std учбурчага, ж-карншраша.
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корнида ривожланаётган пуштлар, янги тугилган чада- 
локдарнинг яшаб к,олишига олиб келиши, бу хромосома- 
ларда инерт ̂ олатдаги гетерохроматиннинг куплигига бог- 
лик, деб хисобланади. Эухроматин куп булган хромосо­
маларнинг сони ва тузилишининг узгаришлари гаметалар, 
■шготалар ва эмбрионларнинг яшовчанлигининг камайи- 
шига олиб келади. Шунинг учун хам абортусларни цито­
генетик текширилганда пгундай хромосомаларнинг геном 
мугациялари купрок, аникданади. Хромосомалар сонининг 
аномалиялари иккинчи гурух гетеросомаларга борликдир.

Гетеросома аномалиялари купинча гаметалар ва зиго­
таларнинг нобуд б^лишига олиб келмайди, шунинг учун 
хам бундай аномалиялар частотаси популяцияларда анча 
юк;ори булади. Гетеросома касалликларининг асосий бел- 
гилари 8-жадвалда курсатилган. (8-жадвал).

Гетеросома аномалияларининг келиб чиклш механиз- 
мларини шундай ифодалаш мумкин.

Ра* 44а + XY х q 44а + XX 
Гаметалар 22а+Х 22a+Y 22а+ХХ 22а+0

1) 44а+ХХХ; 2) 44а+Х0; 3) 44a+XXY; 4) 44a+Y0

1) X трисомияси (тригсго-Х); 47, XXX;
2) X моносомияси (Шерешевский—Тернер синдроми) 

45, ХО;
3) гетеросомалар трисомияси (Клайнфельтер синдро­

ми); 47, XXY;
4) гетеросомалар моносомияси (зигота яшай олмай- 

ди), 46, Y0.
Бу синдромларнинг таърифи жадвалда келтирилган 

(жадвалда курсатилган муаллифларнинг умумлашмаси 
билан).

Трипло-Х ва Клайнфельтер (26-расм) синдромлари 
купинча 1 ёки 2 мейотик булини ш даврларида хромосома­
ларнинг ажралмаслигидан келиб читали, X моносомияси 
эса мейоздан кейин X ёки Y хромосомаларнинг йукоти- 
лиши натижасида келиб чикдци, деб тахмин кдлиш мум­
кин.

Янги тугилган чакдловдарда 45, ХО /46,XX ёки XY мо- 
заикларнинг “соф” учраши ю^оридаги тахминнинг ис- 
ботидир.
6—К. Н. Нишонбоев
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(КУЗА7ИШЛАР СОНИ)

25-расм. Ж инсий хромосомалар анэуплоидиясида фгрра- 
лар сони (Q) ва кирралар кенглиги ^згаришлари.

Утказилган текширишлар кариотипидаги ёлгаз X хро­
мосома онадан ^тишини, йУкотилган X ёки У хромосома 
отаники эканлигини курсатди.

Жинсий хромосомалар жинсни белгилайди, чунки улар 
жинсий безларнинг бирламчи дифференциациясига таъ-
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сир курсатади. Ёлриз X хромосомаси булган (Шерешевс­
кий—Тернер синдроми) катта ёшдаги кдзларда жинсий 
безлар рудиментар долатда булиши кузатилади. (25-26- 
расм). Бунинг сабаби бирламчи агенезия эмас, балки де- 
генерациянинг натижаси деб тахмин кддинади.

Ички ва тапщи жинсий аъзоларнинг дифференциация- 
си урувдонда ишлаб чикдриладиган 2 хил моддага бовдвд. 
Агар тестестерон ва тухум йулининг репрессори ишлаб чи- 
кдрилмаса талщи жинсий аъзолар аёлларникига хос булиб 
ривожланади, бачадон ва тухум йуллари бошланшч куртак 
Хрлатида б^лади. Аммо аёлларга хос фенотип (эркак гено- 
типи болтан долда) тестестероннинг ок,сил рецептори де­
ф ектна хдм учрайди. Генотип, гонадалар ва фенотипнинг 
бир-бирига тугри келмаслигининг бонда куринишлари ̂ ам 
учрайди. Уларнинг механизмлари хилма-хил ва жуда му- 
раккаб булганлиги учун уларга атохдда тухталмаймиз.

Аутосома ва гетеросома трисомияларидан фар|д1и ^ла- 
рок; X моносомиясида она ёки отанинг ёши катгалиги 
роль уйнамайди.

Бола тушган долатларда кариотип текширилганда ау- 
тосомалар три ёки тетраплоидияси ва гетеросомалар 
трисомияси булган домилалар х,ам учрайди. Жуда кам уч- 
райдиган мозаицизм: 69, XXX /46,XX ёки XY х,олларида 
^омилалар яшай олиши мумкин, аммо уларда жуда куп 
ну^сонлар ривожланиши синдактилия, гермафродитизм, 
крипторхизм, нерв найчасининг битмай к,олиши, кама- 
лак парда колобомаси, акдай заифлик кузатилади.

Зиготанинг дастлабки майдаланишларида хромосома- 
лар так;симланишининг бузилишлари бир тухумли эги- 
заклар — мозаикларнинг тумлишига олиб келади. Бун- 
дай мозаикларнинг туБилиши купрок, Шерешевский — 
Тернер синдромида, баъзан эса Даун касаллигида учрай­
ди. Уларнинг монозиготалиги аник; булса бундай эгизак- 
лар дар хил генотиплар ва фенотипларга эга булади.

ХРОМОСОМАЛАРНИНГ СТРУКТУРАВИЙ АНОМАЛИЯЛАРИ

Хромосомалар структурасининг бузилишлари хромо­
сома аберрациялари дейилади. Аберрациялардан изохро- 
мосомалар куп учрайди. Изохромосомалар мейознинг 
иккинчи булинишида хромосоманинг кундалангига (нор-
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мадаги каби узунасига эмас) булиниши натижасида доспи 
булади. Бундай усулда досил булган хромосомаларнинг 
бири дар иккала узун елкадан, иккинчиси эса дар иккала 
калта елкадан иборат булади.

Оталангандан кейин зиготада битга елкага нисбатан 
моносомия, иккинчи елкага нисбатан эса трисомия досил 
б^лада. Узун ва калта е л и  буйича моносомия ва трисо- 
миялар 4, 5, 8, 9, 10, 11, 13, 14, 15, 18, 20 хромосомаларга 
нисбатан досил булади. Бу аномалияларнинг клиник кури- 
ниши хилма-хил булиб, уларнинг популяцион частотаси 
анидланмаган, уларнинг батафсил изоди тиббиёт генети- 
касига багишланган к^и дулланмаларда келтирилган 
(Н.П.Бочков, 1978; ВЛенц 1984; С.И.Козлова ва бошда- 
лар 1987; Е.ТЛильин ва бошдалар, 1990).

Делециялар — хромосоманинг айрим дисмининг етиш- 
маслиги б^либ, дисман моносомия куринишида юзага чи- 
дади. Бундай аберрацияга 5 хромосоманинг калта елка- 
сининг етишмаслиги 46,XX (ёки XY) 5р-”мушук чин- 
д и рм и ” синдроми яддол мисол булади. Бу касаллик 
шундай кам синдромлар даторига кирадики, бунда бит- 
тагина белгига дараб (янги тугилган чадалоднинг йигла- 
ши мушук чиндиригини эслатади) бехато ташхис дуйиш 
мумкин.

Хромосомаларнинг бу хилдаги аномалияларида мия- 
нинг, юзнинг, юракнинг, скелетнинг, кузнинг, дулоднинг 
куп сонли ривожланиш нудсонлари боланинг улимига 
сабаб булади.

Структуравий аномалияларда касалликнинг клиник 
куриниши куп жидатдан хромосомалар сонининг узгари- 
шига боыид аномалияларга ухшаб кетади, шунинг учун 
дам аник, ташхис дуйишда фадат цитогенетик усудцан 
фойдаланиш лозим. Мозаика формаларига ташхис дуйиш 
анча дийин, шунинг учун хам куп хужайраларнинг кари- 
отипини анидлаш талаб дилинади.

Хромосомаларнинг сони ва структураларнинг анома­
лияларида касалликнинг клиник куриниши унинг кечиши 
бузилиш типларига дамда хромосомаларнинг турларига 6 o f -  
лид. Хамма хромосома синдромлари учун ривожланиш нуд- 
сонларининг к^плиги характерлидир (жисмоний ва рудий 
статусларнинг бузилишига о ид 30-80 аномалиялар кузати-
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лиши мумкин). Аномалияларнинг бирга кушилиб келиши
синдромлар учун характерлидир. (Г.ИЛазюк, 1974) ва 

бу ташхис куйишга ёрдам беради. Умуман олганда гетеро­
сома аномалиялари аутосома аномалияларига нисбатан ен- 
гилрок кечади, бу эса гетеросомаларда генлар сонининг 
камлигига боглик; (Х-хромосомада-100, Y-хромосомада 3- 
10 тагача генлар аникланган).

Лекин, айнан битта синдром билан касалланган хар 
хил касалларда клиник куриниш х;ар хил булиши мум­
кин, бунинг сабаби эса х;алигача аник«ланмаган. Мозаик 
формаларнинг клиник куринишларини аникдаш кийин 
ва улар х,амма вакг енгил кечади. Нормал кариотипли 
хужайраларнинг борлиги ^рнини тулдириш (компенса- 
циялаш) вазифасини бажаради.

Изохромосомалар игаклидаги структуравий кайта ту- 
зилишлар Х-хромосоманинг узун елкасида учрайди, аммо 
айнан уша хромосома фаолсизланиб, Барр таначасини 
косил килади ва камма кужайраларда нормал Х-хромо- 
сома фаол булади. Уларда Барр таначалари текширил- 
гандаулар жуда йирик булиб куринади. Бу касаллар Ш е­
решевский — Тернер сивдромли касалларга ухшаб ке- 
тади.

Делецияларда “мушук чинкирига” синдромидан таш- 
кари 4-аутосоманинг кал та елкасининг етишмаслиги, ёки 
18 аутосоманинг калта ёки узун елкасининг етишмасли­
ги куп учрайди. Бунда 18 аутосома калта елкасининг етиш­
маслиги купинча онанинг ёши катга булгавда кузатила- 
ди. Бундай хромосома кайта курилишлари булган бола- 
ларда жиддий жисмоний камда рукий камчиликлари 
булади ва умри анча киска булади.

Нормал ривожланишда жиддий бузилишлар калкаси- 
мон хромосомалар косил б^лганда хдм кузатилади.

Бундай хромосомаларда хромосоманинг кар иккала 
охирги кисми узилади ва узилган охирги кисмлар эса кайта 
бирикиб кап^а косил кдлади. Бундай колатлар кам уч­
райди.

Хромосомаларнинг структуравий кайта курилишлари- 
дан бири травслокациялардир. Бунда хромосоманинг ай­
рим кисми узилиб, уша хромосоманинг бошка кисмига 
ёки бошка хромосомаларга жойлашиб колиши мумкин.
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Мувозанатлашган транслокацияларда генларнинг бири- 
киш гурудлари узгарса дам, хромосомалар сони узгармадци 
ва фенотипда кузга куринарли узгаришлар кузатилмайди 
(В.Ленц, 1984). Робертсон транслокациясида хромосома­
лар сони 45 та булиб бунда акроцентрик хромосомалар 
узун елкалари билан бирикади, уларнинг калта елкалари 
эса йукотилади, бундан синдромда хамда фенотипда бу- 
зилишлар кузатилмайди.

15 аутосомадаги Робертсон транслокациясидагина дар 
хил касаллик симптомлари (семириш, мушаклар гипото- 
нияси, аклий заифлик) кузатилади.

Генетикларнинг кузатишига кура агар оилада бир неча 
марта бола тушиши кузатилса ва ривожланиш нуксонла- 
ри булган болалар турилса, кунинча бу мувозанатлашма- 
ган транслокациядан далолат беради.

Ота-оналардан бирида мувозанатлашган транслокация 
булса унда фенотип намоён булмасдан болаларида намо­
ён булиши мумкин. Бу феноменнинг сабаби шундан ибо- 
ратки мувозанатлашган транслокация булган ота ёки онада 
гаметогенез жараёнида 4 та типдаги гаметалар досил була­
ди, уларнинг 2 типи огаланганда болаларда дупликация 
ва делеция учун хос булган ривожланиш нуксонларини 
келтириб чикдради.

Гаметаларда хромосомаларнинг дар хил аберрацияла- 
ри учрагани учун бундай оиладаги болалар дар хил фено- 
типга эга булади.

Назарий жидатдан олганда транслокацияларнинг сони 
бедисоб булиши мумкин, чунки улар хромосомаларнинг 
дар кдндай нуктасида ёки бирданига бир нечта нуктасида 
келиб чикиши мумкин. Шунинг учун дам илмий адаби- 
ётларда уларнинг янги вариантлари тукрисида маълумот- 
лар тобора купайиб бормокда.

Хромосома аномалияларининг частотасини аник ай- 
тиш кийин, чунки цитогенетик усуллар кенг кУллаНили- 
ши ва такомиллашиб бориши натижасида бундай синд- 
ромлар сони ва частотаси туурисида маълумотлар тобора 
купрок тупланмокда.

Умуман олганда шундай хулоса чикариш мумкин: пре- 
натал даврда улимга ва спонтан абортларга купинча по­
липлоидия ва трисомиялар сабаб булади. А, В ва F гуруд
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трисомиялари узининг деталь таъсирини гаметалар ва 
зигота боск.ичидаёк, намоён кдлади, шунинг учун хам абор- 
тусларни текширганда кам учрайди. Аутосомалар буйича 
моносомиялар хам гамета ва зиготанинг ^лимига сабаб 
булади, факдт Х-моносомиясидагина ^  х;олатларда

тирик тугилиш кузатилади (Н. П. Бочков), мозаицизм, хро­
мосома аберацияларида абортуслар частотаси анча кам- 
дир.

Перинатал даврда хромосома аномалиялари булган ча~ 
кдлокдарнинг cof болаларга кдраганда 2-10 марта куирок; 
улиши кузатилади. Чала турнлган болаларда хар хил тип- 
даги хромосома аномалиялари ва^гига етиб тугилган бо­
лаларга нисбатан 3-4 марта купрок учраши текшириш- 
лар оркдли аникданган. Хар хил ривожланиш нук,сонла- 
ри билан туБилган болаларда хромосома аномалиялари 
анча куп учраши хам аникдангандир.

ГЕН КАСАЛЛИКЛАРИ

Бу касалликларнинг этиологик омили — айрим ген- 
нинг мутациясидир. Шунинг учун хам бундай касаллик- 
лар моноген касалликлар деб аталади ва Г.Мендел к;онун- 
ларига асосан ирсийланади. Ген мутацияси фермент 
тузилишининг узгариишга ёки унинг фаоллигининг су- 
сайишига олиб келади. Купчилик лолларда структуравий 
генлар мутаиияга учрайди. Гемоглобинопатияларда ва 
кдтор ферментопатияларда бу хулоса мутлок, тасдик^лан- 
гаддир. Регулятор генлар мутацияси натижаси деб гумон 
к^линган касалликларга талассемия, порфирия, “к,айин 
шираси хдди”, оротоадидурия ва бошкд касалликлар ки- 
ради.

Ген касалликлари хдм хромосома касалликлари каби 
мозаика шаклида учраши мумкин (зиготанинг бошлан- 
рич майдаланиш боск,ичларида мутация келиб чикдши на- 
тижасида). Назарий жидатдан Караганда хар бир ген му- 
тацияга учращи мумкин (хатто бир нечта мартагача), 
шунинг учун хам ген касалликларининг сони жуда куп 
б^лиши мумкин. Хакикдтан хам хозиргача 2000 дан ор- 
тик; ген касалликлари аник^ханган. Этиологик омил --
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мутант ген доимо таъсирини курсатиб туриши туфайли 
касалликлар сурункасига давом этади ва кучайиб боради.

Куп ген касалликларининг бирламчи сабаби — мутант 
ген, биокимёвий реакцияларнинг бирламчи аномал о^сил 
ферментигача ва фенотипик симпотомларгача бузилиш 
занжири аникданган. Бундай ген касалликлари биокимё- 
вий принцип асосида, к,андай ок,силларнинг узгаришига 
кдраб классификацияланади (фермент, транспорт ва струк­
туравий о^силлар). Масалан, галактоза 1 -фосфат-уридил- 
трансфераза ферментининг фаоллиги сусайганда хужай- 
раларда охиригача парчаланмаган галактоза — 1 -фосфат 
тупланади, бу холат эса углевод алмашинувидаги кдтор фер- 
ментатив реакцияларнинг бузилишига олиб келади. Бу- 
нинг натижасида куз (катаракта), жигар, мия функцияла- 
ри ва умумий ривожланиш бузилиши билан характерла- 
надиган галактоземия касаллиги келиб чикдди.

Фенилпироузум кислотаси метаболизмининг биоки­
мёвий механизмлари хар хил боск^тчда бузилипшари хам 
к;атор ирсий касалликларнинг келиб чшдлшига сабаб б^ли- 
ши куйидаги схемада якдол ифодаланган (27-расхМ).

Структуравий геннинг мутациясига миеол килиб 
Элерс-Даплос синдромини келтириш мумкин. Бу синд- 
ромда мутант ген коллагеннинг аномал структурасини 
кодлаштиради. Транспорт оклеил генининг мутациясига 
лизинга чидамсизлик синдромини мисол кдлиб келти­
риш мумкин, бунинг натижасида буйрак найчаларида ли- 
зиннинг транспорта (ташилиши) бузилади. Баъзан битта 
касалликнинг узи хам доминант, хам рецессив типда ир- 
сийланиши мумкин. Шунинг учун хам ген касалликла­
рининг клиник куринишида гетероген (хилма-хил)лик ха­
рактерлидир.

Авлоднинг прогнозини аникдашда ва оптимал даво­
лаш усулини танлашда ирсий касалликларни феноко- 
пиялардан ажратиш жуда катга ахамиятга эгадир. Фено- 
копияларда касалликнинг сабабчиси мутант ген эмас бал­
ки таш^и мухит омилидир. Яхши урганилган моноген 
касалликларга бирламчи бузилиши аникданган фермен- 
топатия касалликларини мисол кдлиш мумкин.

Гликоген, гликопротеидлар, мукополисахаридлар ли- 
пидларнинг жамрарилиш касалликлари, пурин ва пири-
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милин, аминокислоталар, углеводлар, зардоб ва эритро­
цит ферментлари алмашинувларининг бузилишлари, гор- 
моногенез бузилиш касалликлари ва бошка ген касал­
ликлари тафовут этилади. Баъзи касалликларнинг бир- 
ламчи бузилиши далигача ани^ланмаган. Масалан, ташк^ 
секреция безларининг секрет ажратилиши бузилиши би­
лан характерланадиган муковисцидоз касаллиги бунга ми- 
сол булади, унинг шакллари дам хилма-хилдир. Бундай 
касалликларга нерв-мушак дистрофияси, нейрофиброма­
тоз, суяк тУкимаси бузилиши ва бошкдларни дам кири- 
тиш мумкин. Шуни таъкидташ лозимки ген касалликла­
ри орасида генокопиялар дам учрайди. Генокопиялар дар 
хил ген мутацияларининг бир хил фенотип номоён iqlih- 
шидир.

Масачан, Дюшенн мушак дистрофияси ва Беккер ди-- 
строфиясида бир хил фенотип намоён булади, иккаласи 
дам эркакларда Фрайди ва чанок; камари, кул мушаклари 
гипотонияси, лордоз билан характерланади, “урдак юри- 
пга”. касалланган мушаклар псевдогипертрофияси куза- 
тилади.

Лекин анамнезига дараб (турли ешда бошланиши), пух- 
та биокимёвий текширишлар ёрдамида бу икки касал- 
ликни бир-биридан ажрагиш мумкин. Бу касалликлар X- 
хромосома генларининг мутацияси натижасида келиб 
чикдци.

Ирсий касалликларнинг клиник полиморфизма ген ка- 
салликларининг диагностикасини, даволашни ва профи- 
лактикасини кдиинланггиради. Масалан фенилкетонурия- 
да фенил ал аниннинг микдори к,онда ва сийдикда дар хил, 
фенотипик куриниши дам хилма-хил булиши мумкин (28- 
расм).

Алмашинув ирсий касалликлари типик “биокимё­
вий” мутациялар дисобланади. Бу касалликлар ирсий 
ва клиник жидатдан хилма-хилдир. Бундай касаллик- 
ларда биокимёвий даражада камчиликни аник, аник^аш 
мумкин. Аномал о^сил синтезига сабаб булувчи камчи- 
ликларни клиник симптомлар пайдо булишидан аввал- 
рок, аниклаш мумкин. Демак, бу камчилик Уз вадтида 
аникланса касаллик ривожланишининг олдини олиш 
мумкин. Ташхис данча эртарок, дУйилса ва даволаш
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бошланса терапевтик чораларнинг самарадорлиги шунча 
юдори булади. Шунинг учун хам популяцияларда купчи­
лик алмашинув касалликларининг учраш частотаси кам 
булишига к,арамасдан бу касалликларнинг диагности- 
касига специфик ёндошиш — скрининг утказиш усули 
ишлаб чикдлган. ЖССТ (жахон с о р т и ^ н и  сакдаш таш- 
килоти) бу диагностик усулни щундай таърифлайди 
“скрининг (элакдан Утказиш) — жавобини тез олишга 
имкон берадиган тестлар, текширишлар ёрдамида ав- 
вал ташхис к^йилкгаган касалликлар ва камчиликларни 
тахминий аник«лаш усулидир” . Скрининг программа- 
лари ёппасига (умумий популяция орасида) ёки селек- 
тив (маълум касалликлар континента орасида) уткази- 
лади. Х°зирги даврда ёппасига текширишлар иммуно­
фермент усуллар ёрдамида Европада ФКУ, гипотиреоз, 
буйрак усти безларининг тутма гиперплазияси, галак- 
тоземия касалликларига нисбатан амалга оширилмок,- 
да. Кейинги вак,тда скрининг текширишлар АКДДда, 
Англияда, Исроилда, ЖАРда ашкинази яхудийлар ора­
сида ирсий жихатдан носоглом оилаларда болаларнинг 
Тей-Сакс касаллиги билан турилишини олдини олиш, 
АКД1 ва Италияда хар хил гемоглобинопатия генлари- 
нинг ташувчиларини аник^хаш макрадида кенг кулла- 
нилмокда.

Селектив скрининг махсус мактаблар ва ногиронлар 
уйларида, клиникаларда нефрология, гематология, оф­
тальмология, ортоиедия, ичак булимларида сурункали ка- 
саллар контингентида угказилади. Уларда сийдик ва к,он 
натив холатда ёки куритилган холатда текширилади. Скри­
нинг факдт дастла^ки ташхисни куйишга имкон бергани 
учун, аникданган шахслар албатга махсус аник усуллар 
билан кушимча текширилиши лозим.

Айрим касалларда интеллект сусайиши, идиотия, баъ- 
зиларида дебиллик, бошкаларида эса имбециллик шак- 
лида намоён булиши мумкин.

Генетик гетерогенликда клиник полиморфизмга но- 
генетик табиатдаги тащк>1 мухит омиллари хам кушимча 
таъсир курсатиши мумкин. Бу холатларни ташхис куйихцда 
ва профилактика чор-^арини амалга оширишда унутмас- 
лик лозйм.

www.ziyouz.com kutubxonasi



Касалда ген касаллигига гумон тугилишига рухий ва 
жисмоний ривожланишдан ореада к;олиш, томир торти- 
шиш хамда парез сифатидаги нерв системаси ва мушак 
тонуси бузилиши симптомлари, айрим овкдт вадори мод- 
даларига чидамсизлик, сезги аъзолари бузилипшари, хар 
хил микроаномалиялар мавжудлиги асос булиши мумкин. 
Моноген патологияси булган беморлар турли соха врач- 
лари назарига тушиши мумкин, шунинг учун хам амали- 
ет врачлари ирсий патологиялари булган беморни диктат 
билан текширишлари ва уларни генетик врач маслахати- 
га юборишлари лозим.

МУЛЬТИФАКТОРИАЛ КАСАЛЛИКЛАР (МФК)

Бу энг куп таркдлган касалликлар гурухидир, улар одам 
касалликларининг 93% га як^нини ташкил этади. Улар 
Хам жуда кенг клиник полиморфизм билан характерла- 
нади, МФК ривожланипшдахам генетик, хам мухит омил- 
лари рол уйнайди (шунинг учун хам улар мультифакго- 
риал) куп омилли касалликлар деб аталади. Бунда мутант 
генлар ва мухит таъсирлари кушилади, битта эмас бир 
нечта локуслар мутацияланганлиги учун уларни полиген 
касалликлар деб хам аталади. Мутант генларнинг сама- 
раси хамма вак̂ г эмас, балки маълум мухит шароитлари- 
да фенотипик намоён булганлиги учун уларни яна ирси- 
ятга мойил касалликлар деб хам аталади. МФКларнинг 
патогенезини схемада куйидагича ифодалаш мумкин:

маълум му*ит
= н орм ал  ф енотип

ом иллари

маълум мухит =м ультиф акториал 
ом иллари  касаллик

Касалликка ирсий мойиллик фа^ат кузгатувчи мухит 
омиллари таъсиридагина юзага чик^ши мумкин. Мухит- 
нинг одатдаги омиллари кузгатувчи омил булиши мум­
кин. Масалан гуштли овк;ат ва вино подаграга ирсий мо­
йиллиги булган шахсларда кузратувчи омил булиши, мо­
йиллиги булмаган шахсларда эса б$тимларнинг огригани 
кузгатмаслиги мумкин.

Н орм ал  генлар 
А + В  + С + Д + Е ..............О

генотип 
м утант генлар

а + в + с + д + е  о
генотип
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Шунинг учун дам МФКлар юзага чикиши аник; белги- 
ланган хромосома ва моноген касалликлардан фар к, к?ша- 
ди. МФКларда реакция нормаси узгарган булади, ноли- 
ген мутант система мудит омилларига боглик; равишда 
пенетрацияланади.

Геном, хромосома ва ген касалликларида популяция­
да сорлом ёки касал шахслар аник, ажралиб туради. 
МФКларда эса тамомила бошк;ача долат кузатилаци: па­
тологик фенотип дамма ирсияти бузилган шахсларда на­
моён булавермайди, балки мутант генлар ва мудит омил- 
ларининг йиш а самараси маълум “чегарадан” утсагина 
намоён булади. Бошкдча айтганда МФК ларда патологик 
генотип булишига к^рамасдан феногипик жщатдан c o f-  
лом булиб к;олиш мумкин.

Касалликнинг бошланиши мумкин булган “чегара” 
юзага чщиши маълум мудит омиллари мавжудлигига бог- 
лик, булган бир нечта мутант ^енларнинг йигма таъсири- 
га ёки мутант генлар орасида “касалликнинг асосий ген” 
булишига боглик;.

Агар биз юк,орида тасвирланган схемадан маълум му­
дит омилларини олиб ташласак МФК юзага чик^айди. 
Агар ирсий мойиллиги булган бемор Узининг овкдтла- 
ниш рационидан кабоб ва винони чикдриб ташласа по­
дагра дуружи кузатилмайди. Шунинг учун дам МФК нинг 
профилактикасини осон амалга ошириш мумкин. Бун­
дай касалликлар гурудига юрак ишемияси касаллиги, сте­
нокардия, гипертония, опщозон ва ун икки бармок, ичак 
яраси, сийдик-тош касаллиги, псориаз, шизофрения, ате­
росклероз, глакуома, кдндли диабет, бронхиал астма ва 
бош!^а жуда куп касалликлар киради.

МФК учун куйидаги хусусиятлар характерлидир:
1) популяцияда юк;ори частотада учрайди ( 1 %);
2) монозигот эгизакларда конкордантлик нисбатан паст 

даражада булади.
3) ирсийланиш Мендель крнунларига турри келмай- 

ди;
4) популяцияда (оилаларда дам) касалликнинг кечи- 

ши енгил, урта «а огир булган касалликлардан таш- 
к;ари ирсий мойиллигини фак;ат махсус усудлар
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билангина аницлаш мумкин булган индивидлар 
учрайди;

5) оилада авлодлар кичрайиб бориши билан патоло­
гик
симптомлар хам тобора орирлашиб боради: бува 
(буви)_____________ ота (она)______________ урил
(KJI3)__________ неваралар.

6) касалликнинг куриниши пробандда ва к;ариндош- 
ларда Ухшаш булади.

7) пробанд каривдошлар учун хавотирли даражаси по- 
пуляцион частотага, оилада касаллар сони ва ка- 
саллик огарлигига нропорционал боклик* булади.

МФК булган оилаларда шажара учун маълумотлар йи- 
риш ва уни тахлил кдшппда яширин формаларни аник,- 
лашга катта ахамият бериш зарур. Бундай холатларда ша- 
жарани касалликка к;араб эмас, балки асосий клиник 
симптомга к^раб тузишга купрок; ахамият берилмокда.

МФК ва моноген касалликларни бир-биридан ажра- 
тишда ирсийланиш коэффициентини аникдаш хам катга 
ёрдам беради. МФКда бу коэффициент 50% дан юк;ори- 
рок;, моноген касалликларда эса 100% га тенг булади. 
Ирсийланиш коэффициента ирсйй мойилликнинг МФКда 
ролини анихдашга имкон беради. Ирсийланиш коэффи­
циентини аниклаш учун алохида формуладан фойдала- 
нилади, бунинг учун I ва II даражали кдриндошларда 
касаллик белпыарига нисбатан фенотипик ухшашликлар 
туррисида маълумотлар булиши лозим.

МФКни чукур урганиш ирсий мойиллик булган касал­
ликларнинг генетик ва клиник полиморфизм муаммолари- 
ни хал кдлишда капа ахамиятга эга. Битга касалликнинг 
ювенил ва етук ёшда кузатиладиган шакллари хар хил ир­
сий мойиллика эга булиши мумкин. Масалан, етук ёшдаги 
кдндли диабетнинг ривожланишида ювенил кдндли диа- 
бетга нисбатан генетик омиллар купрок, роль уйнайди:

МФК да ота-оналар генотипини аник; Урганиш мум­
кин эмас, шунинг учун авлоднинг фенотипини олдиндан 
айтиш хам мумкин эмас.

Шу туфайли МФК хатарини назарий хисоблаб эмас, 
балки эмпирик равишда, илгари тупланган тажриба асо- 
сида аникланади.
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Одатда МФК ларнинг авлодларда прогнозини аник- 
лашда эмпирик жадваллардаги маълумотлардан фойда- 
ланилади. Масалан шизофрения учун эмпирик хатар 
курсаткичи ота-онадан бири касал булганда 14-25% га 
(жинсни, ёшини инобатга олган холда) иккала ота-она 
касал б^лганида эса — 68% га тенг булади, неваралар 
учун 2,9-5,1% га сибслар учун эса 7,5-12,9% га тенг була­
ди.

Назарий жщатдан мумкин булган хамма никохлар сис- 
темасини инобатга олган холда математик усулларни 
куллаш эмпирик хисоблашдаги хар хил хатоликларга бар­
дам беради. МФК касалликларнинг генетикасида касал­
ликлар билан хар хил морфологик, биокимёвий ва имму­
нологик курсаткичлар орасидаги борланишларни урганиш 
жуда катга ахамиятга эгадир. Бундай белгили касаллик­
лар ассопиацияси булса улардан МФКликка мойиллик- 
нинг генетик маркерлари сифатида фойдаланиш мумкин. 
Масалан, АВО к;он гурухлари билан яра касаллиги ора- 
сида HLA гаплотиплари билан ювенил артрит, псориаз, 
кандли диабет онкологик касалликлар орасидаги ассоци- 
адиялар аник,ланган.

“Касаллик” генлари ва кон гурухлари генининг би- 
рикканлиги натижасида асссоыиацияларни тушуниш кд- 
йин эмас. Масалан, резус-омил гени ва эллиптоцитоз ген­
лари 1-аутосоманинг бир елкасида жойлашган. Демак, 
агар ота ёки онада Rh ва эллиптоцитоз булса, Rh-  булган 
болада эритроцитлар эллиптоцитози учраши мумкинли- 
гини олдиндан айтиш мумкин.

Ирсий мойиллик маркерларини $фганиш моноген ка­
салликлар пренатал диагностикаси имкониятларини хам 
кенгайтиради. Купгина холларда маркер билан касаллик 
орасидаги борланишни аникдаш к^йин булади. Шундай 
Холларда хам тиббий генетиклар МФК билан к;он гурух­
лари орасидаги статистик аник^аниши мумкин булган ас- 
социацияларни кдйд этадилар. Масалан HLA-B27 гапло- 
тип ташувчини спондилит билан орриш эхтимоли 81,0% 
булади (агар касал ота ёки онада уша гаплотип булса). 
Куйидаги жадвалда баъзи ген касалликларининг харак­
терли белгилари, ташхис куйиш ва даволаш принципла- 
ри келтирилган (9-жадвал).
7—К. Н. Нишонбоев 97
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28-расм . Ф енвдкетонурия касаллигннинг характерли белгнлари. 
1-касалларяинг ёшига ва жинсига з д а б  тацсииланнши, 2-и сал  сийдигя (а,а1) ва *онида (6,6') 
амннокисдоталарнинг даводангунча (а,б) эдава даволангакдан хейянгя (а1, б1) хроматограм- 

ыаси (ф-а фенилаланин), Э-фенилкетонурияли жасалнинг типих "тагужчн” ^иёфаси.
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Ривожланиш нуксонларини-тератология (teratos юнон- 
ча майиб-маЗкрухлик) фани урганади. Бу фан эмбриоло­
гия, генетика, клиник тиббиёт, фармакология, цитоло­
гия, патологик анатомия, патологик физиология, гигие­
на ва токсикология каби фанлар ютукларидан кенг 
фойдаланади. Туш а нуксонларни тиббий статистика нук,- 
таи назардан урганиш, янги турил ган чакдлокларнинг тах- 
минан 1 % да (яъни хар юзта чакдлокдан битгасида) нуь;- 
сонлар мавжудлигини курсатади. Баъзи гурухларда нук- 
сонлар частотаси 2-3%га етиши аник,ланган. Маълум 
нуксонларнинг турли поггуляцияларда хар хил часготада 
учраши ахолининг генетик структурасига боклик^тигини 
курсатади. Туш а аномалияларни турли ёшдаги болалар- 
да текшириш, бу нуксонларнинг х,амма вак^ хам бола ту- 
р и л и ш и  биланок; юзага чикрвермаслигини к^рсатди. Ма- 
салан, к^риш, эпштиш аъзолари, эндокрин ва мушак си- 
стемалари аномалиялари кечрок; юзага чикдеши, нерв 
системаси камчиликлари (акдий заифлик ходатида) мак- 
таб ёдгида, жинсий система аномалиялари эса жинсий 
балокатга етиш давридагина юзага чикдепги кузатилади.

Тугма аномалия сабабларини анализ кдеодш уларнинг 
тахминан 20% ирсиятга бошшдяаслиги, 20% экзоген омил- 
ларга бокликдоги, 60% эса ирсий ва мухит омилларининг 
биргаликда таьсирида юзага чи^ишини курсатади.

Эмбриогенезнинг кечиши зиготанинг генотипида де- 
терминациялашгандир. Бу ирсий дастур бирор сабаблар 
таъсирида бузилса, эмбриогенез жараёни хам бузилади. 
Агар бузилишлар жуда жвдций булса ривожланиш хоми- 
ладорликнинг барвакг тухташига олиб келади. Агар бузи­
лишлар хомила у л и м и г а  олиб келмаса, чацалоц турли 
нуцсонлар билан туг-илиши мумкин.

Генетик бузилишлар хромосомалар сони ёки структу- 
расининг ^згаришига ёки ген мутациясйга боиик. б?ли- 
пш мумкин. Хомила тушиш холатларининг 25% хромо­
сома аномалиялари натижасица келиб чик^ши аниклан- 
ган. Бундай аномалия билан туБИлган ча^алокдарнинг 
ярми МНС ва юрак-томир системаларининг огар нук,- 
сонлари натижасида биринчи кунлардаёк; халок булади.
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Чгщалокдарнинг умумий патологиясининг 1%га як?ши- 
ни хромосома аномалиялари ташкил этади. Йирик хро- 
мосомалар сонининг узгариши томила ̂ лимита сабаб 6$bia- 
ди, VII гуру?; ва гегерохромосомалар гарса томила ри- 
вожланиши охиригача давом этиши мумкин. Инверсия, 
дупликация типидаги хромосома аберрациялари купинча 
томила улимига олиб келади. Генетик мозаицизмда ай- 
рим аъзолар ва системалар аномалияси кузатилиб, томи­
ла яшаб î oлиши мумкин. Гаметалардаги генлар мутация- 
си (одамда 10-15% гаметаларда янги мутациялар кузати- 
лади) летал генлар сифатида намоён булиши мумкин. 
Доминант летал генлар ^омила улимига ва спонтан аборт- 
ларга сабаб булади. Рецессив мутациялар эса гетерозигот 
хрлатда юзага чшдяайди, гомозигот ^олатида эса туш а 
ндаонларга сабаб булади. Бувдай мутациялар хдкддаги 
маълумотлар тегишли бобларда келтирилган.

Ташк?! мухрт омилларининг ахдмиятига фак^ат тали- 
домид фалокатидан кейингина эътибор берила бошлан- 
ди. Лекин бувдай тажрибалар XIX аср бошларидаёк, (Жоф- 
фруа Сент-Илернинг товук; эмбрионлари устида олиб 
борилган тажрибалари) ^тказилган эди. Хозир физик 
омиллар (УБ нурлар, рентген нурлари, а, р ва у нурлар) 
мажру^ликка сабаб булиши я к д о л  аникданган.

Бу омиллар ривожланишнинг боскдчларига к,анча эрта 
таъсир кдиса бузилишлар шунча кучли булади. Шунинг 
учун ^ам зфмиладорликнинг ил к босклчларида ташхис 
куйиш мак;садида рентген нурларидан, радиоактив изо- 
топлардан фойдаланиш кдтьий ман к?ыинади. Агар кат- 
та дозалар тератоген таъсир к*илса, кичик дозалар эса 
томила гаметалари ДНК асига таъсир кдлиб, кейинги ав- 
лодларда юзага чик^цпи мумкин.

Атом ва водород бомбаларини синаб куршплар пла- 
нетанинг йирик регионларида радиоактив фонни ^згар- 
тириб, жуда катга хавф тувдиради, ривожланиш нукрон- 
лари билан тугаладиган болалар сонини ошириб юбо- 
ради.

Кимёвий тератогенларнинг р^йхати тобора ортиб бор- 
мокда. 60-йилларда Германия Федератив Республикаси- 
да чифрилган огрихри ^олдирувчи дори талидомиднинг 
ножуя таъсири (ирсиятга таъсири) урганилмасдан апте-
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каларда сотишга рухсат берилиши 6 мингга як?ш майиб- 
мажруд болалар тугалишига сабаб булди. Усмаларга кдр- 
ши ишлатиладиган препаратлар, жинсий гормонлар, са- 
лицилатлар, барбитуратлар хам тератоген таъсирга эга- 
дир. К^ишлоц хужалигида, саноатда, кундалик турмушда 
ишлатиладиган кимёвий модцаларнинг купчилигининг 
тератоген самараси яхши урганилмаган. Гербицидларнинг 
тератоген таъсири Вьетнамдаги урушда америкаликлар 
томонидан утказилган “экспериментда” аниеданган. Гер- 
бицидлар ва дефолиантлар таъсирида булган аёллардан 
купрок, майиб-мажруд чак.алок.дар тугалган.

Хатто минерал утитлар дам тератоген таъсир курсати- 
ши мумкинлиги аниеданган. Масалан, ортик^а микдор- 
даги нитратлар нитрозоаминларга айланади, улар эсажуда 
кучли мутаген ва канцероген -таъсир курсатиши мумкин.

Овкртнинг кимёвий таркиби дам эмбриогенезга таъ­
сир курсатади. Масалан В ва Е витаминлар етишмаслиги 
домила улимига ва аномалияларига сабаб булади. Кар- 
тошкани нот^фи сакдаш натижасида досил буладиган ци- 
тохолазинларнинг таъсири тугрисида к,изикдрли маълу- 
мотлар тупланган. Бундай картошкаларни истеъмол кдл- 
ган домиладорлардан бош мияси аномалиялари болтан 
чакалокдар турилиши мумкинлиги аник^ланди.

Биологик тератогенлардан бири вируслардир. Х°ми- 
ладорликнинг айню;са дастлабки 2 ойда ^изилча билан 
касалланиш дар хил аномалиялар пайдо булишига олиб 
келади. Сувчечак, паротит, гепатит вирусларининг дам 
тератоген таъсири туррисида айрим маълумотлар туп­
ланган.

Токсоплазманинг домила кузи ва бош миясида маж- 
рудликларга олиб келиши, безгак паразитининг терато­
ген роли аник; курсатнлгандир.

Аммо бундай долатларда паразит таъсирини унинг за- 
дарли мадсулотлари таъсиридан (кимёвий тератогенлар) 
ёки дарорат таъсиридан (физик тератогенлар) ажратиш
К?1ЙИН.

Куггчилик ривожланиш аномалиялари мультифакто­
риал характерга эгадир. Хайвонлар устида утказилган таж- 
рибалар шуни курсатадики, айни бир хил тератоген бит- 
та турнинг дар хил генетик тизимларига турлича таъсир
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курсатади. Шунинг учун хам айни битта тератоген битта 
хомиладорда бола тушишига ёки аномалияли чак,алок, 
тугалишига сабаб булиши, икхинчисига эса умуман те­
ратоген таъсир курсатмаслиги мумкин. Шунинг учун те- 
ратогенлар сони жуда куп булишига кдрамасдан хомила 
ривожланиши бузилишлари хамма вшдг хам учрайвермай- 
ди. Яна шуни таъкидлаш лозимки бир хил типдаги май- 
иб-мажрухлик хар хил сабаблар натижасида келиб чи^и- 
ши мумкин. Хар хил тератогенлар бир хил типдаги мия, 
к$л-оёкдар ва бошкд аъзолар бузилишларига сабаб б^ли- 
ши мумкин. Бу бузилишлар хромосомалар ёки генлар 
сони, тузилиши узгариши натижасида хосил буладиган 
нукронлардан фарк кдлмаганлиги учун мутациялар фе- 
нокопияси хисобланади.

Ирсий ва мухит омиллари таъсиридаги ну^сонларнинг 
ухшашлик сабабларидан бири — хар иккала холатда хам 
биокимёвий реакциялар занжирининг айнан бир хил Kjtc- 
млари зарарланиши ок^бати булиши мумкин. Иккинчи- 
дан — биокимёвий реакциялар занжирининг хар хил кисм- 
лари бузилишига кррамасдан бир хил натижа булиши 
мумкин. Шунинг учун хам купчилик холатларда мажрух- 
лик типига кдраб кдйси к^смда бузилишлар булганлиги- 
ни аникдаш 1^ийин.

Аномалия типи билан тератоген таъсир мухлати ора- 
сида борланиш мавжудцир. Хар хил тератогенлар маълум 
мухлатда маълум типдаги майиб-мажрухликларни келти- 
риб чикдради. Онтогенезнинг к,алтис даврларининг мав- 
жудлиги хам шу ходисага борликдир.

К,алтис даврларда организмнинг бузувчи омиллар таъ- 
сирига сезгирлиги жуда юкори булади. Бутун организм 
учунгина эмас хатто хар бир аъзолар учун хам кдлтис давр- 
лар мавжуддир. Бир хил крлтис даврда таъсир ^илувчи 
хар хил тератогенлар айнан бир хил ривожланиш ну%- 
сонларини келтириб чикдради. Баъзи холатларда маълум 
тератоген (масалан кортизон) эмбриогенезнинг хар ^ан- 
дай мухлатида хам бир хил нук,сонлар (масалан сичкрн- 
ларда кдттик, танглай битмай к;олиши) келтириб чикдра- 
ди. Тератогенларнинг таъсир механизмлари халигача аник; 
урганилмаган. Тератогенлар эмбриогенезда хужайралар 
пролиферациясини, харакатланишини, дифференциация-
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ланиш жараёнларини ва хужайралараро узаро таъсирни 
бузади деб тахмин к^шинади.

И РСИ Й  КАСАЛЛИКЛАР ГЕОГРАФИЯСИ

Геногеография ёки популяцион география дар хил ре- 
гионларда ирсий патологиянинг таркдлишидаги узигахос- 
ликларни мухит шароитлари, этник, демографик, диний 
ва бошкд курсаткичларга борлаб урганадиган тиббиёт ге- 
нетикасининг бир б^лимидир. Одам популяцияларида 
мавжуд булган ирсий полиморфизм дар хил аллелларни 
ташувчи индивидларнинг мосланувчанлигига сезиларли 
даражада таъсир курсатади.

Ирсий касалликларнинг учраш частоталарини урганиш 
яъни популяцияларда генетик юкни бадолаш дар хил по- 
пуляцияларни бир-бирлари билан солиштириш, айрим 
популяцияларда маълум.мугант генлар (маълум касаллик- 
лар) т^планиш сабабларини тадлил кдлиш, келажакда ин- 
сониятнинг генетик юкининг ортяшини олдини олишта 
^аратилган комплекс профилактика чораларини ишлаб 
чик?ппга имкон беради.

Геногеографик маълумотлар дали куп жойларда етар- 
ли б^лмагани учун х;амма популяцияларда касалликлар 
частотасини курсатиш анча кдйин.

Бундай к^тпня популяциялар ва дар хил республика- 
лар популяцияларидаги фарклар сабабини тушунтириш 
учун генлар дрейфи, аждодлар эффекти гипотезалари- 
дан тацщари популяцияларнинг келиб чик;иш тарихи, 
миграциялар, метислашиш жараёнлари т>трисидаги та- 
рихий маълумотлардан фойдаланилди. Бу маълумотлар 
талассемиянинг бутун дунёдаги частотаси билан солиш- 
тирилди.

Геногеографик тадкдкотлар одамлар популядиясига та- 
биий танланишнинг таъсири тутрисида дар хулосалар чи- 
каршяга имкон беради. Масалан р талассемиянинг, без- 
гак касаллигининг шу регионда куп учраши гетерозиго- 
талар фойдасига танлаш омили сифатида таъсир килиши 
аникданди, Фенилкетонуриянинг тарцалиш частотасини 
урганишда дам геногеографик усул кенг кулланилди. Фе- 
нилкетонурия ташхиси чакдло^угарда кднча эрта ани^-
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ланса уни даволаш самараси шунча юк;ори б^лади. Щу- 
нинг учун дам фенилхетонурия частотаси юк;ори (Польша, 
Чехословакия, Ирландия — 1:5000; 1:7000) ёки кам (Гер­
мания, Финляндия, Швеция — 1:9000; 1:15000) б^лган 
мамлакатларда ёппасига а.\олини текпшриш (скрининг) 
дастурларига кдтьий амал кдиинади.

Шундай тадкик.отлар галактоземия, Г-6-ФДГ танх^с- 
лиги, муковисцидоз, гемоглобинопатиялар частотасини 
урганищца дам утказилмовда.

^он гуру^ларининг хдр хил системалари частотасини 
юхумли касалликлар таркдлишига боБлаб урганиш *ар хил 
популяцияларда дар хил генлар таркдлипшга ва юкумли 
касалликларнинг танлаш омили булиши ёки б^ла оямас- 
лигини аникдашга имкон беради.

Ирсий касалликларнинг *ар хил популяцияларда тар- 
кдлиш сабаблари турличадир. Касалликларнинг таркалиш 
сабаблари маьлум локусдаги геннинг мутацияланиш час- 
тотасига, танлаш омилларигагина бомик, булмасдан, да­
волаш самараларининг дар хиллигига дам боишвдир. 
Масалан: фенилкетонурияга уз вактида ташхис куйиш ва 
уни даволаш популяцияда фенилкетонурия гени часто- 
тасининг ортиб кетишига сабаб б^лади. Хозиргача куп 
аутосома-рецессив касалликларнинг популяцияларида 
таркдлиш частоталари яхши аникданмаган.

Бундай маълумотларни янги тугилган чакалокдарни 
ёппасига текшириш (скрининг) оркали олиш мумкин. Бу- 
нинг учун популяцияда 70 мингга чак^локди текшириш 
лозим.

Куйида Ф.Фогель ва бошкалар (1990) томонидан аник,- 
ланган ФКУ таркдлиш частоталарини келтирамиз.

10-жадвая

Хар хил популяцияларда феннлкетонураявн&г тарвдлвш частотасв

Рвов» ФКУ т»егстаск

Польша (Варшава) 1:7782
Чехословакия (Прага) 1:6618
Германия (ГДР) 1:9329

ГФР 1:10934
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Репюн ФКУ часгогаеи

Австрия:
Ш аркай 1 8659
Рарбий 1 18809
Швейцария 1 16644
Франция (Эвиан) 1 13715
Дания 1 11897
Швеция (Стокгольм) 1 43226
Финляндия 171111
Англия: Лондон 1 18292

Манчестер 1 7707
АКДД Бостон 1 13914

Портяевд 1 11620
Канада (Монреаль) 1 64442
Австралия (Сидней) 1 9818
Япония 1 210851
И сроил Анпсеназийларда 1 180000

Ашкеназяймасларда 1 8649

Шунга ухшаш (аммо жуда кенг урганилмаган) маълу- 
мотлар галактоземия, гистидинемия, гомоцистинурия, ти- 
розиноз ва лейциноз касалликларида *ам ашщланган. Бу 
маълумотлар к,анча куп шахсларда текишриш натижаси­
да олинган булса шунча ишончлидир.

Умуман олганда ФКУ нинг частотаси Европанинг 
Шаркидан шимолий гарбига томон камайиб бориши 
аник,ланган.

ТИББИЁТ-ГЕНЕТИКА М А СВДА ТИ

XX асрнинг 30-йилларида С.Н.Давиденков асаб сис- 
темасининг ирсиятга мойид касалликлари учраган оила- 
ларга тиббиёт-генетика мас^алатини амалга оширди ва 
бунинг асосий принципларини ишлаб чикди. Лекин бу 
со^анинг тиббиёт генетикасининг алоцида тармоги си- 
фатида шаклланиши S.C. Яеес1нинг номи билан боБлик, 
булиб, XX асрнинг 50-йилларида амалга оширилди. Тиб­
биёт-генетика маслахдти генетик-врач томонидан ирсий 
патологияси болтан касалга ва унинг оиласига курсати- 
ладиган ихтисосли тиббий ёрдам булиб, у махсус тиббий
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муассаса — тиббиёт — генетика масладатхонасида амалга 
оширилади.

Тиббиёт-генетикка масладатининг асосий вазифаси 
ирсий касаллика нисбатан нотинч булган оилада про- 
гнозни (ирсий патологиянинг намоён булиш эдгимол- 
лиги) аник«лаш ва шу прогноз асосида профилактика 
чораларини амалга оширишдир. Профилактика чора-тад- 
бирлари деганда оилада ирсий касалли боланинг туга- 
лишини олдини олиш тушунилади. Шунингдек масладат- 
хонага келганларга ирсий хатарлик мазмуни ва уларга 
фарзанд куриш мумкин ёки мумкин эмаслиги тушунти- 
рилади.

Генетик врачнинг вазифасига ирсий касаллик ташхи- 
сини аник^аш учун, хатарли гурудни ажратиш учун мах- 
сус ирсий текширишларни амалга ошириш ва бу гуруд- 
ларга кирувчиларни диспансер назоратидан утказиб ту- 
риш дам киради.

Умумий малака врачлари уз мижозларига тиббиёт-ге­
нетика масладатига куйидаги вазиятларда йулланма бе- 
риши мумкин.

а) агар оилада ирсий патологияли бола турилиб, улган 
ёки даёт булса ёки тугалиши гумони булганида;

б) оиланинг бир нечта аъзоларида ухшаш татологик 
симптомлар ёки касалликлар, баъзи ов^атларни ёки 
дориларни кутаролмаслик долатлари кузатилганда;

в) болаларда жисмоний ва рудий ривожланишдан ор- 
кдца «.олиш, дар хил туша ривожланиш нуксонла- 
ри кузатилганда;

г) домиладорликнинг одатда охиригача етмаслиги, бир-
ламчи аменорея, жинсий аъзолар гипоплазияси ёки 
оилада бирламчи бепуштлик долатларида;

д) эр-хотинлар цон-кдриндош булганда.
Тупланган маълумотларга кура адолининг 5-10% ге­

нетик масладатга мудтождир. Шунинг учун дам 1 милли­
он адолига битга тиббиёт-генетика масладатхонаси зарур 
деб дисобланади.

Тиббиёт-генетика масладатини икки хил тарзда амал­
га ошириш мумкин:

1. Перспектив масладат — касал бола тутлиш и эдти- 
моли булганда, масалан эр ёки хотинга тапвд  му-
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хитнинг зарарли омиллари таъсир к^илганда, доми- 
ладорлик пайтида вирусли инфекция кузатилгани- 
да утказилади.

2. Ретроспектив масла^ат — оилада касал бола турил- 
гандан кейин, кейинги болалар кдндай тугилиши- 4 
ни аникдаш учун утказилади.

Тиббиёт-генетика маслахати 4 бос}^ичда амалга оши- 
рилади:

1-боск,ичда ташхис аникданади. Бунинг учун генетик 
врачнинг мижозни маслахдтга юборган мутахассис 
— врач билан хамкорлиги талаб кдпинади. Таш- 
хисни аник^лаш учун генетик тахлилнинг х^мма 
усулларидан фойдаланилади.

2-бос^ичда касал боланинг тугилипш хатари даража- 
си аникданади.

3-боскдчда — генетик врач маълум хулосага келади. 
Хулоса ёзма равищда тайёрланади.

4-боск?1чда генетик-врач маслахатга келган шахсга уз 
хулосаси маъносини тушунтириб, аник; бир кдрор- 
га келишига ёрдам беради.

Прогнознинг аник; тузилиши ташхисни аник; купили- 
шига, т^планган генеалогик маълумотларнинг ишончли- 
лигига, врачнинг тиббиёт генетикаси сохасида тулик; маъ- 
лумотта эгалигига борликдир. Т^три куйилган ташхис ге­
нетик хатарни аню; хисоблашга имкон беради. Аммо шуни 
унутмаслик л озимки, хатго хатар курсаткичи 0% булга- 
нида хам с о е л о м  бола тутилишига тулик, кафолат бериши 
щ1Йин. Чунки бу болада генетик хатар аникданган касал- 
ликдан бошкд касаллик хам намоён булиши мумкин. Хар 
к,андай оилада турли аномалиялари булган болаларнинг 
турилиш эхтимоли 3-5% га тент (умумий популяция ха­
тар курсаткичи). Масалан, Дюшенн миопатиясига нис- 
батан хатар курсаткичи 0% булганда, оилада Айер синд- 
ромли бола тувилиши мумкин. Бу эса янги мутациянинг 
натижасидир.

Кам холатларда хатар курсаткичи 100% булиши мум­
кин. Масалан отада хам онада хам аутосома — рецессив 
типда ирсийланадиган фенилкетонуриянинг классик шак- 
ли учраганда, ёки отада хам онада хам дальтонизм (Х-га 
бириккан ирсийланиш типи) учраганда хатар курсаткичи 
100% га тенг б^лади.
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Хатар курсаткичини хисоблашни 2 хил йул билан амал­
га ошириш мумкин:

1. Генетик к,онуниятларга асосланган назарий хисоб- 
лаш ёрдамида аник^аш. Бу усул моноген касаллик- 
ларда кулланилади. Бувдай хисоблаш ота-оналар 
генотипи аник; бУлган долда кдндай типдаги гаме- 
талар досил булиши, популяцияда гетерозиготалар 
частотаси, пенетрантликни хисобга олган л;олда 
утказилади.

2. Эмпирик усул — хатар курсаткичларини жадваллар 
ёрдамида аникдаш. Бу усул хромосомалар сони ва 
структураларининг узгаришига боБлик; булган ка- 
салликларда х,осил буладиган гаметалар ва уларнинг 
элиминацияси хисобга олинтан холда ва мульти- 
факгориал касалликлар учун кулланилади.

3. Хар июсала усулни к^одиб фойдаланиш. Бундай 
Хисоблаш ота-оналардан бирвда мувозанатлапгган 
транслокадия учраганда фойдаланилади. Маълум 
оила учун хатар даражаси аншуюнганидан кейин 
уни умумпопуляция хатар курсаткичи (3-5%) би- . 
лан такхосланади ва хатар курсаткичи бахрланади. 
Хатар курсаткичини бахолашга хар хил ёвдошиш 
мумкин. Хатар курсаткичи 5% гача булса-паст, 10% 
гача енгил даражадаги, 1 1 -20% — уртача, 2 1% дан 
ортик; булса юк;ори деб хисобланади. Лекин фар- 
занд кУришга маслахат беришда факдтгина хатар 
кУрсаткичининг кдндай даражада эканлигини ашщ- 
лашнинг узи кифоя к^илмайди.

Баъзи ирсий касалликларда х,атто юк>ори хатар курсат­
кичи хам бола курмасликка асос була олмайди. Масалан, 
дальтонизм, рефракция аномалияларида шахснинг уму- 
мий мосланувчанлиги деярли бузилмайди, кексаликда 
юзага чикддиган касалликлар (атеросклероз, к;андли диа­
бета инг кеч юзага чикддиган шакллари) ёки даволаса 
буладиган касалликлар (пилоростеноз, синдактилия, по­
лидактилия) шувдай касалликларга киради ва бундай 
холатларда ижобий маслахат берилиши мумкин.

Куйидаги хатар даражаси умумий популяция хатар да- 
ражасидан юк;ори б^ь'ан холатларда бола куришга мас­
лахат бериш мумкин эмас:
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а) давалаш мумкин булмаган ирсий касалликлар;
б) аутосома-доминант ёки рецессив, гетеросома-до ­

минант ёки рецессив, сублетал ва летал ген касал- 
ликлари;

в) рухий касалликлар;
г) хромосома касалликлари.
Одатда урта даражадаги генетик хатар бола куришга 

маслахат берилмасликка асос хисобланади. Аммо уша ка- 
салликнинг пренатал диагностикаси яхши йулга куйил- 
ган б^лса вазият бошк;ача булиши мумкин. Эр-хотинга 
хатар даражаси тушунтирил гандан кейин уларнинг узла- 
ри у ёки бу кдрорга келиши мумкин.

Ота-оналарга хромосома ва генларнинг гаметаларга 
так;симланиши тасодифий характерга эга эканлиги, баъ- 
зан хатар даражаси паст б^лганида хам касал бола туга- 
лиши мумкинлигини, бунда уларнинг айби йукдагини ту- 
шунтириш фойдадан холи эмас.

Кейинги йилларда уз вак^ида пренатал диагностика- 
ни утказиш оркдяи бундай холатларни олдини олиш им- 
конияти тукилди.

Пренатал диагностика усулларининг кулланилиши ке­
йинги ун йилликларда бутун дунёда ирсий патологияли 
болалар тужлишининг камайишига олиб келди.

Назарий жщатдан олганда хозирги пайтда 15-20% 
холатларда ирсий касал бола тугилишининг олдини олиш 
мумкин. Хозирги пайтда пренатал диагностика усули 
билан хромосомалар сони ва структурасининг ^згариши- 
га боглик; булган ^амма касалликларни, 100 дан ортик, 
биокимёвий жараёнлар бузилишига боглик; булган касал­
ликларни аникдаш мумкин. Кейинги вактда пренатал 
диагностиканинг имконияти кенгайиши билан бирга, 
хавфсизлиги хам ортмокда.

Пренатал диагностика утказиш куйидаги холатларда 
мак,садга мувофик, хисобланади:

1. Ота-оналардан бирида биокимёвий бузилиш аник;- 
ланган аутосома доминант касаллик б^лганида,

2. Онанинг ёши 35 дан ю^ори булганида,
3. Ота-оналар як^н кдриндош б^лса,
4. Ота ёки онанинг мутагенлар ва тератогенлар таъси- 

рида булганлиги (онанинг хомиладорлик даврида 
хам) аникданганда,
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5. Бола тушиши доллари кузатилганда.
Пуштнинг жинсини она к,орнидалиги даврида аник;- 

лаш жинсга бокпик; ирсий касалликларда бола туриш ма- 
саласини дал едлишда кагга адамиятга эга. Амниоцен- 
тез усули билан олинган амнион суюк^игидаги дужай- 
раларда Х-хроматинни аник^аш мумкин (бу усул 18-20 
дафтагача утказилади). Усул айтарли мураккаб булмай, 
лекин айрим камчиликлардан дам доли эмас. Чунки Барр 
таначаси сорлом к^злардагина эмас, Клайнфельтер син- 
дромли $фил болада дам учрайди. Барр таначасининг уч- 
рамаслиги c o f jio m  Ур и л  болада дам, Ш ерешевский — 
Тернер синдромли к^з болада дам кузатилади. X хро­
мосомали аберрадияларда ва мозаицизм долатларвда дам 
хатоликка й^л к^йиш мумкин. Хозирги даврда'У-хрома- 
тинни аник^аш дам йулга к^йилган. Бу усулдан Y-xpo- 
мосоманинг сони ортиб кетганлигига шубда тугилганида 
фойдаланилади. Акрихин билан буялганда Y хромосома- 
нинг узун елкаси интерфаз ада кучли флюоресциялана- 
ди. Флюоресцияланган Y-таначалар сони га к;араб туплам- 
да У хромосома сони аникданади: 46,XY буялганида битта 
танача; 47 ХУУда — иккита, 48 ХУУУда-учта танача аник;- 
ланади. Бу усулнинг камчилиги шундая иборатхи. унинг 
ёрдамида Y-хромосоманинг флюоресцияланмайдиган 
кдесмини ани^лаб булмайди, худди шу кисмда эса урур- 
донларнинг ривожланишини аникловчи генлар жойла- 
шади.

Пуштнинг эркак жинсига мансублигини онанинг пе- 
риферик крнидан олинган лимфоцитларда аникдаш мум­
кин. Пуштнинг лимфоцитлари онанинг к,он айланиш си- 
стемасига утиши мумкин. Агар она к;онидаги лимфоцит- 
лар сунъий устирилганда 46, XY кариотипли лямфоцитлар 
топилса бу пуштнинг эркак жинсига мансублигини курса- 
тади. Лекин бу усул дали унча такомиллашмаган булиб. 
минглаб метафаза долатларини урганишни талаб кдлади, 
XY кариотипининг йуцлиги к?13 бола пушти ривожлана- 
ётганлигига аник, далил була олмайди. Онанинг лимфо- 
Цитларида Y-хроматинни аникдашга уриниб куриш мум­
кин. Лекин бунда дам куйидагича камчиликлар халак^гг 
беради: а) лимфоцитлар аввалги домиладорликдан дол­
ган б^лиши мумкин, б) натижанинг аник,лиги онанинг
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црнига утган лимфоцитлар сонига боглик^ в) хомиладор­
лик муддати хам адамиятта эгадир.

Онанинг к;он зардобидаги, сийдигидаги ёки амнион 
суюкдигидаги тестостерон гормонининг микдорини аник;- 
лаш хам яхши самара бериши мумкин. Хомиладорлик- 
нинг 11-17 хафталаридан текшириш 90% гача ишончли 
натижаларни бериши мумкин.

Пренатал диагностиканинг купчилик усулларида ам­
нион суюкдигининг хужайраларидан фойдаланилгани учун 
амниоцентез усули билан батафсил танишамиз (29-расм).

Бу усул махсус акушерлик булимида врач-акушер то- 
монидан амалга оширилади. Агар эхтиёт чораси курил- 
маса й^лдошнинг бузилиши натижасида хомила нобуд 
булиши мумкин (1 -2% холатларда).

Хомиладорлик муддати аникданганидан кейин, ульт­
ра товуш билан текшириш оркдли йулдошнинг ёпишган 
жойи ани^яанади ва махсус мандренли игна билан к;орин 
хамда бачадон девори ва хомила пардалари орвдли амни­
он суюкдигигача игна киритилади. Кейин мандренни 
сугуриб олиб шприц ёрдамида 10-20 мл амнион сую*уш- 
ги олинади.

Одатда (95-97% холатларда) амнион бушлигига бирин- 
чи уринишдаёц тушил ад и. Агар х^ч кдндай асорат сезил- 
маса, 1-2  соатдан кейин хомиладор аяёлга уйига жавоб 
бериш мумкин.

Амниоцентездан кейин гтушт олиб ташланса баъзан 
асорат сифатида Rh-сенсибилизация кузатилиши мумкин.

Агар амниоцентез хомиладорликнинг 32 хафтасидан 
кейин амалга оширилса пуштнинг шикастланиши куза­
тилиши мумкин.

Жуда кам холатларда бачадон бушлигага инфекция ту- 
шиши кузатилади. Амниоцентездан кейин хомиладорлик­
нинг кечиши ва чахдлокдинг ахволи кузатилганда асосан 
хеч кдндай асоратлар учрамаслиги аницланди. Амнион 
суюк,лигидаги хужайралар пуштнинг нафас йулларидан 
ва терисидан тушган хужайралардир. Бу хужайраларни 
сунъий устириб купайтирилганидан кейин цитогенетик 
усуллар билан кариотип аницианади ва ген хамда муль- 
тифакгориал касалликларни анюугаш учун биокимёвий 
текширишлар утказилади.
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Амнион суюкдигидаги альфа-фетопротеин (АФП) мик- 
дорини текшириб неврал найчанинг битишидаги камчи- 
ликларини анивдаш мумкин.

Анэнцефалияни ва Spina b i f id a H H  ультратовуш ёрда- 
мида хам аник^яаш мумкин булсада альфа-фетопротеин- 
ни аншдгаш усули аникрок, натижаларни беради.

Альфа-фетопротеин пушт миясини она эстрогенлари- 
дан химоя кдпади деб хисобланади. Неврал найча бити­
шидаги камчиликларда бу ок;силнинг микдори амнион 
суюк^игида хамда онанинг к,онида хам купайган булади 
ва бу ходисадан ташхис мак,садларида фойдаланиш мум­
кин.
/  Тиббиёт-генетикаси масладатини утказиш давомида 
врач факдт тиббий масалаларни хал кдлибгина к,олмай- 
ди. У албагга баъзи нарсаларни сир сак^хай олиши лозим 
(масалан боланинг пастпорт буйича отаси туррисидаги 
маълумот олинган биологик маълумотларга турри келма- 
са). Купчилик холатларда хулоса жуда аник; ва узил-ке- 
сил б^лмайди. Шунинг учун хам хатар даражасини мае- 
лахатга келган шахсларга хар томонлама тушунтириш ва 
оила аъзоларининг маълум кдрорга келишига ёрдам бе- 
риш лозим. Аммо бола куриш хакдаа аник; бир хулосага 
келиш оила аъзоларининг ишидир.

Тиббиёт генетика маслахатини пассив ёки фаол шаклда 
амалга ошириш мумкин. Пассив маслахат — Узлари мус- 
такдл ёрдам учун мурожаат кдлган шахсларга маслахат 
бериш билан чегараланади.

Фаол маслахат — ирсий касалликларнинг профилак- 
тикасида жуда мухим ахамиятга эгадир. Шунинг учун хам 
даволаш профилактика муассасалари олдига генетик врач- 
нинг маслахатига мухтож шахсларни аникдаб, уларга мас­
лахат учун йулланма бериш вазифаси куйилган.

ИРСИЙ КАСАЛЛИКЛАРНИ ДАВОЛАШ П РИН ДИП ЛА РИ

Генетика фанининг кулга киритган улкан муваффа- 
к,иятлари ирсий касалликларни даволащца анча ютук,- 
ларга сабаб булди. Купгина холларда даволаш симпто- 
матик булса хам этиологик даволаш принциплари тиб­
биёт генетикасида тобора купрок; кулланилмоада.
10—К. Н. Нишонбоев 145
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Купинча ташхисни аъзолар ва системалар функдияла- 
рининг бузилишлари тузатиб булмайдиган адволга ет- 
ганда к^йилиши этиологик даволаш самарасини жуда 
пасайтириб юборади.

Янги тугилган чакрлокдарда (галактоземия) ёки илк 
ёшда (ФКУ) намоён буладиган касалликларни уз вак^ида 
аникдаш летал натижанинг ёки рухий ва жисмоний ри- 
вожланиш аномалияларининг олдини олишга имкон бе­
ради.

Ирсий касалликларни даволашнинг куйидаги асосий 
принциплари мавжуд: урнини тулдирувчи терапия, вита­
минотерапия, диетотерапия, жаррохлик билан даволаш. 
метаболизмни идора килиш.

Урнини тулдирувчи терапия организмга етишмаган ёки 
булмаган биокимёвий модда киритилади. Масалан, адре- 
ногенитал синдромни глюкокортикоидлар билан, дисгам- 
маглобуминемияни полиглобулинлар ва гаммаглобулин- 
лар киритиш билан, А гемофилиясини антигемофилия 
глобулинини киритиш билан даволанади.

Агар жараён тескари булса яъни организмда кдндай- 
дир махсулот тупланадиган булса, захарли таъсир курса- 
тувчи ортикча метаболитларни парчаловчи ёки трансфор- 
мацияловчи препаратлар киритилади. Шу усул билан му- 
ковисцидоз, айрим миопатиялар даволанади. Урнини 
тулдирувчи терапиянинг яхши самара бермаслигининг 
сабаби киритилган моддаларнинг нишон хужайраларга 
етиб бормаслигидир, чунки иммунологик мос келмаслик 
натижасида бу моддалар кдесман ёки тулик, нофаоллашади.

Витаминотерапия ёрдамида мишен хужайраларда ви- 
таминлар синтези, фаоллиги, ташилиши ва жамБарили- 
ши бузилишига бовдик, булган касаллик симптомларини 
енгиллаштириш мумкин. Даволаш усули урнини тулди­
рувчи терапияникига ухшайди, лекин киритиладиган пре- 
паратлар физиологик дозадан анча говори булиши шарт, 
чунки терапевтик дозалар самара бермайди. Одатда ави- 
таминоздан фарк, кдлиб касаллик яхши овкдтланганда хам 
юзага чикаверади.

Витаминотерапиянинг баъзи анемияларда, “беда бар- 
ги” хдди булган сийдик касаллигида (витамин Bj), тири- 
шиш (томир тортишиш) синдромида, гомоцистинурия-
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да, ксантинурияда (витамин В6), Д-га боывд ва Д-га ре- 
зистент рахитда (Д) ва бошк,а витаминга бовдт; анома- 
лияларда куллаш мумкин.

Диетотерапиядан даволаш максадида *амда профилак­
тика мак;садида фойдаланиш мумкин. Бу усулни куллаш 
анча осон булиб, лекин шундай булишига к;арамасдан 
бирдан-бир даволаш усули булиб крлмаслиги лозим. Ди- 
етотерапиянинг к^лланилишининг классик мисоли ьушиб 
ФКУни келтириш мумкин. Бу касалликнинг бирламчи 
дефекти аник^анган булиб, у фенилаланин-4-гидрокси- 
лаза ферменти генининг дефектидир. Бу фермент фени- 
лаланиннинг тирозинга айланишида иштирок этади. 
Фермент булмаса фенилаланин фенилпироузум кислота- 
сига ёки одатда учрамайдиган метаболитларга айланади, 
натижада метаболик реакциялар занжирида бузилишлар 
кузатилади. Бунда марказий нерв системасида кдйтмас 
^згаришлар келиб чикдди ва боланинг руэдий ривожлани- 
ши сусая бошлайди. Фенилаланин урнини тулдириб 
булмайдиган аминокислоталар к;аторига киргани учун 
боланинг овкдти таркибида бу аминокислотани батамом 
чикдриб ташлаш мумкин эмас, чунки бунда бола жисмо- 
ний ривожланишидан оркдда крлади. Шунинг учун бо­
ланинг овк;ати учун ишлатиладиган ок,сил гидроли- 
заталарида 21% гача фенилаланин булиши лозим. Агар 
биокимёвий усулда крнда ва сийдикда фенилаланин мик;- 
дорини назорат кдлиб бориб, диетотерапияни 2-3 ойлик 
даврдан бошланса, боланинг нормал ру^ий ва жисмоний 
ривожланйшини таъминлаш мумкин. Бу мисол хозирги 
замон фани ва амалиёти имкониятларининг кузга кури- 
нарли далилидир. Бундай диетотерапия метаболизм, “ха- 
толиклар”и кузатилган купгина касалликлар учун ишлаб 
чикдяган.

Хирургик даволаш — ирсий касалликларни даволашда 
кулланилган энг дастлабки усуллардан биридир. Энг ав- 
вал тугма нуксонлар ва аномалияларни коррекциялаш 
кулланила бошлангандир. Буларга лаб ва танглай ёрик,- 
ларида, соннинг т>тма чшдишида, анус атрезиясида плас­
тика усулини, синдактилияда бармокдар орасидаги пар- 
дани олиб ташлаш, пол ид актил ияд а ортик^а бармокдарни 
олиб ташлаш, пилоростенозда бушлик,нинг кенгайтири-
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лишини мисол к^либ келтириш мумкин. Кейинрок. эса 
юрак, аорта, уика артерияси аномалиялари дам'хирургик 
йуллар билан муваффакдатли даволана бошланди. Ай- 
рим аъзоларни олиб ташлаш, масалан тестикуляр фе- 
минизацияда жинсий безлар экстирпацияси, ирсий.сфе- 
роцитозда талок;ни олиб ташлаш дам к,оник;арли на- 
тижалар бериши анюдтанди.

Иммунодефицит долатда тимусни трансплантация 
кдлиш ва аксинча аутоиммун касалликларда тимусни олиб 
ташлаш, гемопоэз патологияларида с^як кумигини кучи- 
риб утказиш специфик даволаш усули сифатида кулла- 
нилмокда,

Метаболизмни регуляциялаш дори моддалар, гормон- 
лар ёки маълум препаратлар киритиш йули билан дам 
амалга оширилади. Масалан, гепатолентикуляр дегене- 
рацияда церулоплазмин ажралишини индукциялаш учун 
эстрогенлар киритилади. Мис алмашинувини баъзи дори 
препаратлари киритилиб ингибицияланади, кейин эса 
улар организмдан чик^риб юборилади.

Пурин алмашинуви бузилишига бокгсид булган касал- 
ликларни (подагра, Леш-Найян синдроми) сийдик кис- 
лотасининг синтезини аллопуринал, тиопуринал ёрдамида 
ингибициялаш Рфт билан даволаш мумкин.

Бу даволаш усулида 1фогресс бирламчи биокимёвий 
дефектлар (касаллик сабаблари) туррисидаги билимлари- 
мизнинг чукурлашишига борликдир.

Агар бу дефектлар анид булса, даволашни специфик, 
этиологик деб дисоблаш ва самарали коррекцияни амал­
га ошириш мумкин.

Аммо геном ва хромосома аномалияларида дефект маъ­
лум б^лса дам, даволаш факдт симптоматик характерга 
эга булади. Бунда асосан гормонлар, витаминлар ва бош- 
кд биологик фаол моддалар ёрдамида жисмоний ва ру- 
дий ривожланишдаги камчиликлар даволанади. Ирсий 
мойилли касалликларни (гипертония, ишемия касаллик- 
лари, атеросклероз ва бошкдлар) даволаш принциплари 
дам шундайдир.

Аммо МФКларда этиологик фактор номаълум булса 
дам уларни даволаш хромосома касалликларини коррек- 
циялашга нисбатан бирмунча осонрокдир.
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Хозирги даврда бутун дунёда генотерапия усуллари жа- 
дал ишлаб чи^илмокда. Генотрапиянинг муваффакдот- 
лари генетик инженерия ютукугарига борлик;.

Генотерапияни схематик равишда шундай ифодалаш 
мумкин: in vitro здлатда касалнинг лужайралари клонида 
мутант генни алмаштирилади ёки тузатилади, кейин бу 
дужайралар ^айтадан касал га киритилади.

Хужайралар касалнинг узиники булгани учун иммун 
реакция юзага чи^майди. Бошкдча усулда аёлдан олин­
ган оталанган тухум хужайрада мутант ген клонлаш на- 
тижасида олинган нормал ген билан алмаштирилади, кей­
ин тухум хужайра аёл организмига цайтадиган реимлан- 
тацияланади. Бу усул генохирургик усул деб аталади. 
Хозирча бу усуллар такомиллашмаган булиб, купинча ген 
инженерияси усули in vitro ^олатида инсулин, усиш гор- 
мони, интерферонни олишда фойдаланилмокда. Ген ин­
женерияси пренатал диагностикада ДНК-диагностикада 
кенг фойдаланилмокда.

ХОЗИРГИ ДАВРДА И РС И Й  КАСАЛЛИКЛАРНИНГ О ЛДИ НИ  
ОЛИ Ш Н ИН Г АСОСИЙ ЙУНАЛИШЛАРИ

Ирсий касалликлар жуда огир кечиши, уларнинг 
купчилиги учун самарали даволаш усулларининг йу^ли- 
ги, наслдан-наслга утиши туфайли профилактика чора- 
ларини ишлаб чикрш  муаммоси жуда катга а^амиятга 
эгадир. Хозирги даврда ирсий касалликлар профилак- 
тикасининг асосан туртга йуналиши мавжуддир (Боч­
ков П.Н.).

Биринчи йуналиш — атроф му^итни му^офаза к,илиш, 
яъни санитария-гигиена нормативларини ишлаб 
уларнинг шубхдсиз бажарилишини таъминлаш, инсон- 
нинг яшаш мувдтида мутагенларни камайтиришга кдра- 
тилгандир.

Мутагенларни аник^лаш, мухитни улардан тозалаш 
шуб^асиз тератогенлар ва каяцерогенларнинг камайишига 
ва йукргилишига дам сабаб булади. Бу ма^садни амалга 
ошириш учун генетиклар кимёвий моддаларнинг одам 
хужайраларига мутаген таъсирини аник^аш ва генетик 
мониторинг усулларини ишлаб чикмовдалар. Инсон яшаш
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мухитида мутаген омилларни бахолашнинг, биосферани 
мухофаза килишнинг цатьий системаси ишлаб чикдли- 
ши, мутаген таъсир цилувчи дорилар ва овк;атга к^шила- 
диган моддалар к^лланишига йул к^ймаслик лозим.

Рентгенологик ва радиологик текширишларнинг асос- 
сиз куп кулланишига йул куймаслик лозим. Ишлаб чикд- 
ришда мутагенлар билан контактда буладиган шахслар- 
ни мухофаза к^лиш чоралари ишлаб чикдлиши ва амалга 
оширилиши зарур.

Теварак мухитни мухофаза кдлиш ирсий касалликлар­
ни нг яна бир катта гурухи — экогенетик касалликлар 
ггрофилактикасида мухим ахдмиятга эгадир. Экогенетик 
касалликлар маълум ташк^г мухит омиллари таъсирида ир­
сий мойиллиги болтан шахсларда юзага чикдциган касал- 
ликлардир.

Иккинчи йуналиш оилаларни режалаштиришга асос- 
лангандир. Бунингучун гетерозигот ташувчиларнинг узаро 
никох 1̂ уришининг,' ирсий патологик хатари юк;ори 
булганда бола куриши мумкин эмаслигини ахолига ту- 
шунтириш лозим. Оилани режалаштириш самарасини 
оширишда ахолини кенг Диспансер назоратига олиш, оила 
врачлари типида тиббий ёрдам курсатишни йулга куйиш, 
тиббий-генетика маслахатхоналарида гетерозиготаликни 
аникдашнинг, касал бола тугилиш хатарини хисоблаш- 
нинг аник; усулларини ишлаб чик^ш катта ахамиятга эга.

Тиббий-генетик маслахатлар утказилиши унга муро- 
жаат кдлган оилаларда 3%-5% касал болалар тугилиши- 
нинг олдини олишга ёрдам беради. Ирсий касалликлар 
профиликтикасида онанинг ёши кагга ахамиятга эга. 
Оптимал бола тугилиш ёши — 20 ёшдан 35 ёшгачадир. 
Бундан олдин ёки кейин бола туБиш ирсий касаллиги 
ёки туш а патологиялари булган болалар туБилиши хата­
рини оширади. Масалан, Москва, Минск, Ангарск ша- 
Харларида 35 ёищан кейин бола тугишнинг 10% дан 5% 
гача камайиши Даун касаллиги частотасини нг 15-20% гача 
камайишига олиб келди.

Кдриндош-уруглар орасндаги никохларни камаитириш 
ирсий касалликларнинг олдини олишнинг энг зарур чо- 
раларидан биридир. Марказий Осиё мамлакатларида бун­
дай никохларниш- камайиши аутосома-рецессив ирсий
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касалликлар частотасини деярли икки баровар камайи- 
шига имкон бериши мумкин.

Учннчи йуналиш бола турилишидан олдин ташхис 
куйишга асослангандир. Хомила ва пуштда ирсий пато­
логия аник^анса домиладорликни тухтатиш мумкин. Мос- 
квадаги тиббиёт генетикаси институтида 8- 10% пуштлар- 
да ирсий патология аницланган. Япония, АКД1 ва бошкд 
мамлакатларда амниоцентез жуда яхши й$лга куйилган. 
Амниоцентез жуда куп меднат ва к^п харажат сарф к^шув- 
чи усул б^лишига кдрамасдан икгисодий жидатдан узини 
окутайди. АКШ икгисодчилари дисоблашига кура 900 
домиладорни текширишга кетган харажат битта ирсий 
патологияли касални даволашга кетадиган харажатдан (100 
минг доллар) анча камдир.

Профилактккаяинг энг универсал йули — генлар таъ- 
сирини идора кдггашдир. Бу йуналишнинг асосида пато­
логик генлар таъсирини фенотипик коррекциялащцир (ту- 
затиш). Генлар фаолиятига онтогенезнинг дар хил давр- 
ларида таъсир курсатиш мумкин.

Хомиладорни пардез ва дорилар билан даволаш нати­
жасида она кррнида ривожланаётган боладаги ирсий па- 
тологияни коррекциялаш мумкин. Масалан, домиладор- 
ликнинг биринчи ойларида витаминлар билан даволаш 
лаб ва танглай ёриклари каби патологияларнинг олдини 
олишга имкон бериши аникланган.

Хозирги даврда модцалар алмашинуви бузилиши на­
тижасида юзага чикдциган касалликларни тугалгандан 
кейин коррекциялаш кенг к^лланилмокда. Галактоземия, 
фенилкетонурияни болаларда сунъий пардез ёрдамида 
муваффакият билан даволаш мумкин. Коррекцияни кат- 
та ёшдаги беморларда дам куллаш мумкин. Масалан, ге- 
молитик эритроцитар энзимопатияларни, уни юзага чи- 
кдрувчи факторларни (сульфанил амидлар ва боищалар) 
чеклаш й^ли билан, эрта ривожланадиган ^пка эмфизе- 
масини чекишни ташлаш, чангли жойларда ишламаслик 
орк;али олдини олиш мумкин.
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ЭНГ К 9п  УЧРАЙДИГАН СТИГМАЛАР

Стигма кош< Бедгангаг тасввря Хавд»й сюсфомяардя

Долихоцефалия

Брахицефалия

Акроцефалия

Макроцефалия

Микроцефалия

6 .

7.

Эпикант

Телекант

I. КАЛЛАНИНГ ШАКЛИ
Калланинг узунасига Улча- 
мининг ортяк; булиши 
Калланинг кундалангулча- 
мининг узунасига улчами- 
дан хаттарок булиши 
“М ияорасимонг калла

Калланинг хаддан ташкр- 
ри  кагга булиши

Калланинг меъёридагига 
нисбатан 10% дан купрок, 
кичиклиги

II. ЮЗ

КУз ёриганинг ички бур- 
чащда вертикал тери були- 
ши

КУз ёрики ички бурчакла- 
рининг куз сок^алари меъ- 
ёрида жойлашганида лате- 
рал силжиши

Эдвардс синдромида 
80%
Даун синдромида 81%

Акроцефалополискн-
дакгилияда

Робинов синдромида, 
кукрах кзфасинннг ас­
фиксия дистроф ияси- 
Да
“Мушук чтиргрипг” 
си н д р о м и д а  98% , 
Патау синдромида — 
58,4%,
Меккел синдромида — 
32%,
Фетал цитомегалови- 
рус си н д р о м и д а  — 
40%,
Фанкоии панцитопе- 
ниясида — 43%.

“Мушук ч и ш зф и га” 
синдромвда — 85-90% 
Эдвардс синдромида 
-  10-50%,
Даун синдромида — 
80%, Шерешеьский — 
Тернер синдромида — 
30%, Н уная синдро­
мида — 51%, 
Рубинштейн — Тейби 
синдромида — 62% 
Ваарденбург синдро­
мида — 99%.
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N)N) Стяпи ноин Бсдгинанг тасвгрн K»K5ai синдромларда 
учрашя

9.

10.

И .
12.

Энофтаяьм

Экзофтальм

М и кроф гал ь-
мия

13.

14.

15.

Буфтальм 
Камадак дарда 
гетерохромияси

Кук склера

Куз ёригининг 
монголоид шак- 
ли

Ангимонголоид 
куз ёриги

Куз гипсртело- 
ризми

Куз сокдасининг opj;ara 
силжиши

К^з ёригининг кенгайиши 
билан бирга кузатиладиган 
куз соедасининг олдинга 
силжиши
Куз со ^аси н и н г  хи чи к  
булиши

Каггалашган “хукиз куз” 
И к к я  кУзда ёк и  бигта 
кузда пигменгнинг ноте-
КИС т я у с и м л а н и т и

Куз склералари оцмас, кук 
рангда булиши

КУз и чки  бурчагининг 
паст жойлашиши

КУз ёрига ташки бурчаги­
нинг паст жойлашиши

Куз ички бурчаклари ора- 
сидаги масофанинг узок,- 
лашиши

9р+ сивдромвда,
11р+ сивдромида, 
К ранио-карпоторзал 
дисплазияда. 
Веквит-Видемин син- 
дромида,
Маршалл синдромида, 
4р-синдромида. 
Эдвардс синдромида 
-  10-50%,
Патау сивдромида — 
77%,
Меккел синдромида — 
19,2%
Окуло-мандибулофе- 
циал синдромида —

Т у т а  глауюомала. 
Ваарденбург синдро- 
мида — 45%

Остеогенезнинг тугал- 
ланмаганида, Марфан 
си н д р о м и д а , Ригер 
синдром ида, Роберт 
синдромида.
Даун синдромида —

Ю з пастки жат дизос-
тозвда —
Н унан синдромида — 
83%,

'Окуяо-аурикуловсргсб -
рал дисплазияда — 30%, 
Р уб и н ш тей н -Т ей б и  
синдромвда — 93%, 
“ Мушук чинкириги” 
синдромида — 75-85%. 
Аарский синдромида 
- 9 5 % ,
Базал хужайрали, 
Невуси синдромида — 
25%,
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C rs n u  номв Белгянжнг тасвиря Кавд«Я сшцфокмрда 
уЧрЛШХ

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

Синофриз

Блефарофимоз

Крвокдар птози

Ю кори  ковок; 
колобомаси

П астки  к о во к  
колобомаси 
Камалак нарда 
колобомаси

Бурун кдошари 
кенгиига

Бурун калтали- 
ги, тешиклари- 
н и н г  олди н га  
кен г очилган- 
лиги 
Фильтр
узун калта кснг, 
ясси йУъушги

Кош нинг к?шилиб кети- 
шн

Киприклар каоталиги, к?з 
ёриги торайиши

Ю кори ковокнинг паст 
жойлашиши, кузни т^лик 
оча олмаслик.

Ю кори ковокда ёрикси- 
мон дефект булиши

Пастки ковокиинг ёрикси- 
м ов дефекта
Камалак парда ёриксимон 
дефектй

Куз ички бурчаги ёнида 
бурун суяклари кенгайнши

Пастки бурун нукгасидан 
юкори лаб кизил кирраси- 
гача масофа

КУп сон ли  лентиго 
синдромида — 75%, 
Нуыан синдромида — 
84%,
“Мушук чиикирига” 
си н д р о м и д а  — 90- 
95%.
Ваарденбург синдро- 
ш щ а — 50%, 
К орнелий  де Л анге 
синдромида — 99%. 
Дубовиц синдромида, 
М арти н  — У олкер  
синдромида, Крани- 
Карпо-Торзал диспла- 
зияда.
Аарский синдромида
-  50%,
Эдвардс синдромида
-  10-50%,
Окуло-аурикуло-вер- 
тебрал дисплазияда- 
5%.
Окуло-аурикуло-вер- 
тебрал дисплазияда- 
25%.
Пастки жат — юз ди- 
зостозвда.
Патау синдромида — 
35,5%,
Окуло-аурикуло-вер- 
тебрал дисплазияда- 
5%.
Аарский синдромида

Ваарденбург синдро­
мида — 75%.
Аарский синдромида 
-  94%,
К орнелий  де Л анге 
синдромида — 100%

Базон синдромида, 9р + 
сиадромида, К орне­
лий де Ланге синдро­
мнда, Мартин-Уолкер 
синдромида, Кохен- 
сицдромида,
4р — синдромида,
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Статна нома Велгянвп певкрк К^ндай синдрошмрда 
учраши

9р +  синдромида, 
гимус аплазиясида, 
Аарский синдромида - 
97%,
1 l q  — синдромида го- 
лопрозэицефалиада.

Ш. ЖАР BA 0 F H 3  Б У Ш Л И га

26.

27.

28.

29.

30.

за.

32.

33.

34.

35.

Прогнатия

Прогеняя

Микрогааткя

Микрогения

Очик тишлам. 
тищлар кисШ1- 
маслиш

Макропюссяя

Ёйсимон танг- 
лай

Баланд танглай

Тищларнингно- 
тУ*ри жойлацш-
тггя

Тишларнинг 
м еъ ёрдав  куп 
булиши

Ю кори жарнинг пастки 
зкагта нисбатан тургиб чнк,- 
кднлиги
П астки ж агаи н г ^аддан 
ташкари ривожланганлиги 
Юкрри ж аиш нг кичикли­
ги

Пастки ж агнингкичикля- 
га
Тншларнинг лаб со^асида 
бир-бирига тутри хелмас- 
лиги

Тил £ячамйнивг штологяк 
катгапашганлига

Гумбазсимон кУринишда- 
ги танглай

O fh3 буш лиги  тагидан  
танглайгача масоф анинг 
кенгайганлиги

Тишларнинг бирининг ус- 
тига бирининг чикдб ке- 
тиши
Тишлар сони 32 дан ортик,

А хонлроплазия, 4р+ 
синдромида,

Фрагиль X хромосома 
синдромида.
“ Мушук чи н ки ри га” 
синдромида — 75, 85% 
Патау синдромида — 
32,8,
Эдвардс синдромида 
-  80%,
Шерешевскяй — Тер­
нер синдромида — 40%, 
Нунан синдромида — 
69%.
К орнелий  Д с Л анге 
сицдромида — 97%. 
О куло-аурикуло-вср- 
тебрал дисплазиясида- 
30%, Нунан синдро­
мида — 69% .' 
Калла-юз дизосгозвда, 
Беквят-Видемаы син­
дромида.
Н унан синдром и да- 
65%, окуло-аурикуло- 
вергебрал дисплазия- 
да-50%,
Р у б и н щ тей н -Т ей б и  
синдромида — 93%. 
Эдвардс синдромида
— 80%, Ш ерсшсвский
— Тернер касаллиги- 
да -  39%.
Прогериада.

К алла-куз-тиш  синд­
ромида, калла-Ум ров 
суяги дизостозида.
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Стнтма нома Бежгинкнг тасвярк Кдвдай сгндроид&рд& 
учр«ип>

36. Микродентия Тишларнинг кичик. були­
ши

КУз-тиш-бармок. син­
дромида, Хондроэкто- 
дермал дисплазияда.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44.

45.

46.

IV. КУЛОКДАР

Кулок^пштпаст 
жойлашиши 
Кулок, супраси 
аномалиялари

Кулок^супраси- 
нинг паст жой­
лашиши ва ано~ 
малиялари бир- 
га учраиш

^улок; суп ра- 
си ии н г орк,ага 
силжиганлигя 
Сатир кулога

Ш алпайган ку- 
локлар

Катта кулоедар

К ичик  кулок- 
лар
К,арши б ур - 
маиинг туртиб 
чикканлиги

Йалта буйин

Куяок, супрасининг юк,ори 
ВД1СМН ^ткирлашиши

V. Б?Й И Н

Нунав сивдромида — 
62%.
Аарский синдромида
-  76%,
К орнелий  де Л анге 
сивдромвда — 58%, 
Даун сивдромида — 
43%,
Окудо-аурикуло-вер- 
тебрал дисплазияда — 
80%,
Пастки хаг-ю з дизос- 
тазида — 77%. 
Эдвардс синдроьгада
-  80%,
“Мушук ч и н кд ряш ” 
сивдромида — 85%, 
Патау сивдромвда — 
80%,
I0q+ сивдромида, 
14q- сивдромвда,
18q- сивдромвда.

Вильямс сивдромида, 
18р- сивдромвда, 
8-хромосома трисоми- 
яевда.
9р+ сивдромвда,
10q- сивдромвда. 
Калла-кУз-тиш сивд­
ромвда.
8-хромосоманикг *ис- 
м ан  трксом и яси да, 
4р+ хромосома синд­
ромида.

Шерешевский — Тер­
нер сидромида-71%, 
“Мушух тинкдрига” 
сивдромвда — 45-55%, 
Эдвардс синдромида 
50-80%.
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Сгжгма вош Белгжнинг тас*яри Кавдай саядроыларда 
учраши

47. Канотсимон
буйин

Буйин ён томонида г^нот- 
симон шаклда тери бурма- 
лари мавжудлиги

Куп сонли лептигода 
-  35%,
Нунан синдромида — 
78%,
Ш ерешевский — Тер­
н ер  си н д р о м и д а  — 
56%.

48. Сочнинг усиш 
йулининг паст- 
лиги

Ш ерешевский — Тер­
н ер  си н д р о м и д а  — 
73%,
Окуло-аурикуло-вер- 
тебрал дисш азивда — 
81%.

49.

50.

51.

52.

53.

54.

55.

С ут бези сУр- 
гачлари гипер- 
телоризми 
Гинекомастия

Воронкасимон 
кукрак. кдфаси

Уткирлашган 
кукрак крфаси

Кифосколиоз

Кифоз

Сюолиоз

VI. КОРИН СОХАСИ

Сут безлари сУрричлари 
ораси даги  м асоф ан и н г 
кенгаиги
Эркакларда сут безлари- 
нинг катта булиши 
К украк к,афасининг туш 
суягн ва то гай к^смлари- 
нинг ботиб кирганлига. 
КУкрак цафасининг ол- 
динги-opiyk улчамлари ор- 
тикдиги, туш-суяги гуртиб 
чщ данлиги
Умуртха поюнасининг ол- 
динги-орк£ эгилганлти ва 
ён ига  эгилган ли ги ни н г 
бир га учраши 
Умуртк^ погонасининг ол- 
динга кийшайиши 
У м урт^а п огон аси н и н г 
ёнига к^йшайганлиги

Эдвардс синдромида 
-  56%.

К лайнфельтер синд­
ромида — 50%. 
Ш ерешевский — Тер­
н ер  си н д р о м и д а  —

Даун синдромида — 
27%.

Вильямс синдромцда 
-  21%.

9р+ синдромида.

“ Мушук чинкирига” 
синдромида — 55-65%, 
Базал хужайрали Невус 
синдромида — 65%, 
М арфан синдромида 
-  60%,
Окуло-аурикуло-вер- 
тебрал дисплазияда — 
40%,
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г*м Сткша нока Белгвнвнг тасвжра Каадай синлромлйрд! 
учрааи

Оила дизавтономмя- 
сида — 55%.

56.

57.

58.

59.

60. 

61-

62.

63.

64.

65.

66 . 

67.

Кафт синдакти- 
лияси

Синдактилия

Полидактилия

V -б а р м о ц л а р
клинодактили-
яси

Брахидактилия

Арахнодакти-
лия

Изодактилия 

V-барм ок кал-
талитн ва битта 
букувчи бурма 
булиши
Кафтда хУнда- 
л ан г  бурм а 
булиши

Болдирнинг
кийшайиши

Ясси оёкдак

Савдалсимон
ерик

VII. К.УЛ-ОЕКДАР

КУл кафтнда бармокяар-
н и н г  кисман ёки тулик
ёпишганлнга
Оёк, панхасида бармокдар-
н и н г  к и см ан  ва тулик
епшпганлиш

О ёада ва ёки кУдда бар- 
мокпар соыинииг ортик- 
лиги
Ж имжклокнинг латераль 
ёки медиал кдйшайганли- 
ги

Бармокларнииг калталиги

Барм окларнинг узун ва 
ингичка булиши

Хамма бармокяарнинг бир 
хил узунликда булиши

Кафтда битта кундаланг 
букувчи бурманинг бУли- 
ши

Оёкпанжаси гумбазининг 
яссиланганлига 
1 ва II оёк бармоклари ора- 
сидаги ёрикнинг кенглиги

Тизза ости птеригиу- 
мида — 23%.

Тизза ости птеригиу- 
м ида 51%, “М ушук 
чинкирига” синдро­
мида 25-30%.
Мсюссл сивдромида — 
66%, Патау сивдроми- 
да — 50%.
Даун синдромида — 
60% , К о р н ел и й  де 
Ланге синдромида — 
69%.
Тизза ости птеригиу- 
мида — 17%.
Марфан синдромида, 
Мартан-Уолкср синд­
ромида, 8хромосома 
трисомяясида. 
Ахондроплазияда.

Аарский синдромида 
- 7 2 % ,
Эдвардс синдромида 
-  10-56%.
“Мушук чинкирига” 
си н д р о м и д а  — 80- 
90%, Даун сиадроми- 
да  — 45%, Эдвардс 
сивдромида 10-56%, 
Калла-куз-тиш сивд­
ромида — 50%. 
Шерсшсвский — Тер­
нер си н д ром и да  — 
56%.
“ Мушук чинкирига” 
синдромида 65—75%. 
10q- сивдромида.
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C n cu a  h o m e Белпшинг тасвхрн Кдвдай синдромдарда 
учрашя

VII. ТЕРИ ВАУ НИ НГХО СИЛАЛАРИ

68. Гипергидроз КУп терлаш
69. Т ер и н и н г  ху- Тер безлари функцияси-

pyiymra нинг сустлиги

70. Алопеция Сочнинг умуман усмас ли­
ги ёки кам Усяши

71. Тирнокдар дис- Тнрнок Усиши ва ривож-
плазиясида ланишида бузил шплар

Т у ш а дискератозда. 
Б азо й  си н д р о м и д а , 
йодтирозин, дейодки- 
наза дефицитида. 
Пигмент етшямаслигк 
синдромида — 38%,
Нукрали хондродисп- 
лазияда, Конрад-Хю- 
нерман типида — 25%. 
Пигмент еткшмаслиш 
синдромида 1%, Ш е- 
решсвсхий — Тернер 
сивдромида — 73%.

ГЕНЕТИК ATAMAJIAP JIYFATH

АБЕРРАЦИЯЛАР — ирсий информациянинг йук,оли- 
шига (делециялар), иккиланишига (дупликациялар), янги 
кетма-кетликлар хреил булишига (инверсиялар) ёки унинг 
бир к?1смининг боцща хромосомага Угишига (транслока- 
дия) олиб келувчи хромосома мутациялари. Улар хромо­
сома ичида {делециялар, дупликациялар, инверсиялар) ёки 
хромосомалараро (транслокациялар) булиши мумкин ва 
мутаген омиллар таъсирвда келиб чикдци.
' АВТОПОЛИПЛОИДИЯ — полиплоидия шаклларидан 
бири булиб, айни турнинг геноми купайшии яатиж^си 
^исобланади: Зл=триплоидия, 4л=тетраплоидия, 5л=пен- 
таплодция, хромосомалар т^плами жуфт (4л, 6и, 8л) по- 
липлоидлар наел к,олдириши мумкин, ток, (Зл, 5и, 7л) 
тупламлилар эса стерил б^лади. Автополиллоидия усим- 
ликлар селекциясида кенг 1фхланилади.

АЖДОД ЭФФЕКТИ — дастлабки кичик булган попу­
ляцияда кдндайдир нодир геннинг куп тарцалиши. Бу 
^одиса шу генни сакдовчининг к^п авлод к;олдирганида 
кузатилади. Масалан порфирия гени Жанубий Африка- 
даги колонияларда кушни ва ота-она популяцияларига 
нисбатан куп таркдлган. Чунки булар популяцияси Аф- 
рикага Англющан кучиб келган кичик гурдаарнинг купай- 
ишидан Х.ОСИЛ булган.
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АЛЛEJ1 — геннинг долатларидан бири. Аллел генлар 
гомологик хромосомаларнинг бир хил локусларида жой- 
лашади ва алтернатив белгиларни намоён келади. Аллел 
генлар логин альфавитининг бир хил дарфлари. билан бел- 
гиланади. Мейоз жараёнида бу генлар гаметаларга так,сим- 
ланади (гаметалар софлиги к;онуни). Битта локуснинг к^п 
марта мутацияланиши к^п аллелликка олиб келади. АВО 
к;он 1урудлари системаси — к^п аллелликка мисол булади.

АЛЛОПЛОИДИЯ — хромосомалар гаплоид т^плами- 
нинг дар хил турлар ёки авлодлар геноми кушилиши на­
тижасида купайиши. Бундай дурагайлар мейоз бузилиши 
сабабли одатда наел крлдирмайди. Баъзи долатларда усим- 
ликларда бундай дурагайлар наел ^олдириши мумкин.

АМНИОЦЕНТЕЗ — пренатал диагностика мацсадида 
пуштнинг амнион бушлиБида амнион суюк,лигини олиш 
муолажаси.

АМОВРОТИК ИДИОТИЯ — (Тей-Сакс касаллиги) — 
аутосома-рецессив касаллик булиб, бунда бош мия 
пустлога нейронларида липидлар т^планиши натижаси­
да акдай заифлик кузатилади. Липидларнинг бошкд аъзо- 
ларда тупланиши уларнинг функцияларининг узгариши- 
га сабаб булади, жигарда, к^з тур пардасида даракатла- 
ниш функциялари бузилади. Амовротия гени буйича 
гомозиготалар илк ёшдаёк, улиб кетади.

АМПЛИФИКАЦИЯ — (Генлар амплификацияси) — 
рРНКни кодлаштирувчи генларнинг куп нусхаларини 
досил булиши. Ьцискд вавда  куп о^сил синтезланиши ло­
зим булган дужайраларда учрайди. Масалан, ооцитларда- 
ги генлар амплификацияси зиготанинг тез майдалани- 
шини таъминлайди.

АМФИДИПЛОИД ЁКИ АЛЛОТЕТРАПЛОИД -  тур- 
лараро гибридлаштириш натижасида досил булган орга­
низм. У хромосомаларнинг 2 тадан диплоид тупламига 
эга (дар бир ота-онадан 2п олади). Усимликлар селекци- 
ясида куп учрайди.

АНТИКОДОН — тРНКнинг урта к^смидаги 3 та нук­
леотид кдесм (триплет) булиб, иРНКнинг кодонига мос 
келади. Кодон ва антикодон комплементар булса тРНК 
олиб келган аминокислота рибосоманинг катта бирлиги- 
да к;олдиради ва синтезланаётган занжирига уланади.
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АНТИГЕН — айни организм учун генетик жидатдан 
ёт булган модда. Кимёвий табиатига нисбатан улар ок;сил, 
гликопротеид ёки полисахарид булиши мумкин. Вирус- 
лар, микроорганизмлар датго организмнинг уз хужайра- 
лари дам антиген булиши мумкин. Уз хужайралари анти­
ген булиб iQOJica аутоиммун касаллик келиб чик;ади.

АНЕУПЛОИДИЯ (ГЕТЕРОПЛОИДИЯ) -  дужай- 
раларда хромосомаларнинг баланслашмаган (мувозанат- 
лашмаган) тупламининг мавжудлиги. Полиплоидия (ёки 
гаплоидия)дан Уларо^ бунда айрим хромосомалар сони 
узгаради: 2п- 1=моносомия, 2п+ 1= трисомия, 2п+2=тет- 
расомия. Унинг сабаби — хужайралар булинишида хро­
мосомалар ажралмай к;олишидир. Одамда анеуплоидия 
хромосома касалликларига ёки ёмон сифатли усмага са­
баб булади. -

АНЕМИЯ (УРОКСИМОН ХУЖАЙРАЛИ) -  гемог­
лобин молекуласидаги глутамин кислотасини кодлашти- 
рувчи триплетнинг мутацияланиши натижасида келиб 
чикддиган ген касаллиги. Бунинг натижасида 6-уринда 
валин аминокислотаси жойлашиб НвА урнига HbS досил 
булади.

HbS полимерлашиб, эритроцитларнинг уро^симон 
шаклга киришига сабаб булади. HbS HbS гомозиготалар 
болаликда к а м к р н л и к д а н  нобуд булади, гетерозиготалар- 
да (НвА HbS) камк,онлик факдт кислород мйкдори кам 
шароитлардагина (масалан баланд тогларда) намоён була­
ди. Бу аллелларнинг узаро таъсири чала доминантлик 
типида амалга ошади. Гетерозиготалар крнида тахминан 
60% НвА, 40% HbS анивданади. Касаллик купрок, безгак 
кенг тарк;алган жойларда учрайди, чунки гетерозигота­
лар гомозиготаларга Караганда афзалликка эга булади. 
(НвА НвА — ли шахслар безгакдан уладилар). Валин без­
гак плазмодиясининг эритроцитда купайишига зарарли 
таъсир к«илади деб тахмин кдолинади. Узбекистонда урок;- 
симон камкрнликнинг частотаси кдриндошлар орасида- 
ги никох^лар частотасига богата^ Агар ^ариндошлар ге- 
нотипи НВА HbS булса болаларнинг 25% HbS HbS гено- 
типи билан тугилиши мумкин.

АУТБРИДИНГ — ^риндош  булмаган шахслар ора- 
сидаги никохдар. Популяцияда тасодифий олинган дар
11—К. Н. Нишонбосв 161
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кдндай жуфтларга нисбатан кдриндошлик даражаси кам- 
рок, булган шахслар орасидаги никозугар. Бундай никод- 
лар авлодларда гетерозиготаликни оширади.

АХОНДРОПЛАЗИЯ — узун, найсимон суяклар ^си- 
шининг сусайиши билан характерланадиган аутосома-до- 
минант касаллик. Касалликда бош ва гавда улчамлари 
меъёрида булса *ам к$л оёкдар жуда калта булади. Улар- 
да наел крддириш хусусияти анча сустлашади. Популя- 
пияда касаллик частотаси асосан янги мутациялар хисо- 
бига ^згармайди.

БЕЛГИ — маълум ген томонидан аникданадиган ва 
маълум мухит шароитида юзага чикдциган морфологик, 
биокимёвий ва физиологик сифат.

БИВАЛЕНТ -- мейозда конъюгациялашаётган 2 та го­
мологик хромосома. Мейозда бивалентлар сони хромо- 
сомалар гаплоид тупламига тенг. ХаР бир хромосома 2 та 
хроматидадан иборат булганлиги учун бивалентлар — хро- 
матидалар тетрадасидир ва профазанинг диплотенасидаёк, 
яккол куриниб туради.

БИРИКИШ ГУРУХИ — битта хромосомага жойлаш- 
ган генларнинг бириккан холда ирсийланиши. Хар хил 
хромосомада жойлашган генлар эса мустакдч ирсийла- 
нади. Бирикиш гуру^ларининг сони хромосомаларнинг 
гаплоид тупламига бокликдир.

ГАЛАКТОЗЕМИЯ —■ лактозанинг сурилишини назо- 
рат кдлувчи фермент синтезининг бузилиши’ натижасида 
келиб чикдциган аутосома-рецессив касаллик. Чакдлок,- 
ларда биринчи кунлардаёк, сут ичгандан кейин кусиш ало- 
матлари кузатилади. Ало^ида пар^ез билан даволанмаса 
тезда гепатомегалия, психомотор ривожланиш бузилиш- 
лари, катаракта келиб чиедци ва биринчи ойлардаёк, улим- 
га сабаб булади.

ГАМЕТАЛАР СОФЛИГИ К.ОНУНИ — гаметаларга 2 
та аллель генлардан битгасининг утиши, утла гамета ик- 
кинчи аллелдан соф эканлигини таъкидловчи цонун. Ик- 
кинчи аллель мейоз натижасида бошкд гаметага утади.

ГЕН ЭКСПРЕССИЯСИ — ДНКда кодлашган инфор- 
мациянинг ок;сил биосинтези, транскрипция ва трансля­
ция жараёнларида руёбга чик^ши.
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ГЕНЕТИК МОНИТОРИНГ — одам популяциялари- 
да мутацион жараён жадаллигини узок; вакг давомида ку- 
затиш системаси, бу усул билан хдр хил авлодларда мута- 
циялар жадаллиги солиштириб урганилади.

ГЕНЕТИК ЮК — реал ва идеал популяция индивид- 
лари ^ртасида мосланувчанликдаги фарклар. Одам попу- 
ляцияларида генетик юк ирсий касалликлар сифатида 
намоён булади. Табиий популяцияларда генетик юк му- 
тациялар ва рекомбинациялар натижаси б^либ, ирсий 
узгарувчанлик резервини досил килади, турнинг эколо­
гик келажагини таъминлайди.

ГЕНЕТИК КОД — ирсий ахборотнинг ДНК (ретро- 
вирусларда РНК) занжирида нуклеотидлар кетма-кетли- 
ги сифатида ёзилиш системаси. Код триплет холатида 
булади, битга аминокислота туррисида ахборот учта кущни 
нуклеотид оркали белгиланади.

ГЕНОКОПИЯ — х.ар хил аллеллар мутациясининг бир 
хил фенотип юзага чикарипга. Генокопияларнинг сабаби 
— битта белгининг хаР хил генлар томонидан назорат 
килиниши, белгини намоён 1̂ илувчи ок;силларнинг бос- 
к^чма-боскич синтезланишидир. Одамда ирсий кар- 
ликнинг хдр хил шакллари 3 та аутосома ва битта Х-га 
бириккан генларнинг мутациялари натижасида келиб чи- 
кдци. Ирсий касалликлар гетерогенлиги асосида геноко- 
ггиялар ётади, бу эса авлод прогнозини аникдашда крй- 
инчиликлар келтириб чикаради. Масалан — ота-она- 
си кар булган оилада касалликнинг генетик табиати кар 
хил б^лса сомом болалар тугалиши мумкин.

ГЕНОМ МУТАЦИЯЛАРИ — \ужайра хромосомалари 
сонининг ^згаришига боклик булган мутациялар. Куйи- 
даги геном мутациялари бор

1) полиплоидия (авто ва аллоплоидия);
2) гетероплоидия.
ГЕНОМ — гаплоид тупламдаги (п) хромосомалар йи- 

гиндиси. Геном турни характерлайди, генотип эса — ин­
дивида умни. Диплоид организмларда геном гаметалар- 
нинг хромосомаларини ифодалайди ва генетик тахлил 
бирлиги сифатида фойдаланилади.

ГЕНОТИП — организмнинг генетик конституцияси, 
унинг диплоид т^пламидаги камма аллеллар йигиндиси.
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Купинча генотип термини тор маънода, 1,2,3.... белгилар 
аллеллари йикиндисини ифодалаш учун кулланилади. Ма­
салан, кук кузли одамнинг генотипи — аа. Хар хил гено- 
типли шахсларнинг фенотипи бир хил булиши мумкин. 
Масалан, к;ора кузли одам Аа ёки АА генотипли булиши 
мумкин.

ГЕНЕАЛОГИК ТАХЛИЛ — генеалогия (авлодлар ша- 
жараси) усули асосида ирсийланиш крнуниятларини тад- 
лил кдлиш. Бу белгиларни (касалликларни) тадлил кдпиш 
учун пробанднинг авлод аждодлари текширилади. Тиб­
биёт генетикаси масладатларида кенг кулланилади, бел- 
гини (касалликнинг) оиланинг бошк;а аъзоларида, шу 
жумладан келажак авлодца ривожланиш эдгимолини прог­
ноз 1̂ илишга имкон беради.

ГЕНЛАР ДРЕЙФИ (генетик — автоматик жараёнлар) 
— тасодифий омиллар таъсирида кичик популяцияларда 
генлар частотасининг узгариши. Одатда популяцияларда 
ирсий узгарувчанлик камайишига олиб келади, кдрин- 
дош-уруклар орасидаги никодпар ортиб кетганида кучая- 
ди. Бунда популяцияда селектив адамияти булмаган ген­
лар сак^паниб к;олиши ва купайиши мумкин. Генлар дрей­
фи демлар ва изолятлар каби кам сонли популяцияларда 
айник,са кучли намоён булади.

ГЕНЛАРНИНГ ДИФФЕРЕНЦИАЛ ФАОЛЛИГИ -  
бир хил хромосомалар тупламига эга булган дужайралар- 
да дар хил генларнинг фаол булиши. Шунинг учун дам 
турли дужайраларда турли окриллар синтеЗланади. Хужай- 
раларда генлар фаоллигининг бош^арилиши транскрип- 
ция — трансляция даражаларида амалга оширилади. Реп­
ликация даражасида регуляцияланиш натижасида дужай- 
рада дар хил вак^гда турли микдорда ген нусхалари досил 
булади. Масалан генлар амплификациясида рРНК ген­
лар ининг куплаб нусхалари досил булади.

ГЕНЛАР ДОЗАСИ — гаплоид тупламдаги маълум ген 
нусхалари сони. Генлар дозаси оогенезда амплификация 
натижасида дупликацияда, трисомияларда купаяди, де- 
лецияда эса камаяди.

ГЕТЕРОЗИС — дурагайларнинг даёт к;обилиятлари 
курсаткичларининг ота-оналарига нисбатан юк,ори кута- 
рилиши. Гетерозиснинг самараси фак;ат айрим белгилар-
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га нисбатан намоён булади (бошкд белгиларга нисбатан 
Хатто депрессия кузатилиши мумкин) ва кейинги авлод- 
ларда йу^олиб кетади. Гетерозисни тушунтириш учун бир 
к^анча гипотезалар таклиф этилган (масалан ута доминант- 
лик гипотезаси). Гетерозис к;ишлок; х^жалигида катта 
а^амиятга эга.

ГЕТЕРОЗИГОТА — бигга геннинг ^ар хил аллеллари- 
га эга булган организм (Аа). Бундай организм *икки хил 
(А ва а) гаметалар хосил кдлади ва авлодда белгилар аж- 
ралиши кузатилади.

ГЕТЕРОГАМЕТАЛИ ЖИНС — гетеросомаларга нис­
батан хар хил типдаги гаметаларни хосил к^шувчи орга­
низм. Одамда эркаклар гетерогаметали жинсдир.

ГЕМОГЛОБИНОПАТИЯЛАР — гемоглобин синтези- 
ни назорат кдлувчи ген мутацияларй асосида келиб чи- 
к;адиган хилма-хил касалликлар гурухи. Купинча гемог- 
лобиннинг хар хил вариантлари бир-биридан а  ёки £ зан- 
жирда факдт 1 аминокислотанинг алмашинганлиги билан 
фарк, кдлади. Гемоглобин вариантлари сони 350 дан ор- 
тш, булиб, уларнинг клиник к^ринишлари хам хар хил- 
дир. Ностабил гемоглобинлар туша гемолитик анемия- 
ларга сабаб булади (метгемоглобинемиялар, эритроцитоз- 
лар, урок;симон хужайрали камконлик, талассемия ва 
бопщалар).

ГЕМОФИЛИЯЛАР — к;он ивиш жараёнининг бузи- 
лишига боглик; булган касалликлар. Уларнинг бир шакли 
Х-га бириккан рецессив касаллик булиб, антигемофилия 
глобулини (VIII-фактор) етишмаслиги, иккинчиси эса 
плазма тромбопластин компоненги (IV-фактор) етишмас- 
лигидан келиб чикдди. Гемофшгиянинг бошка аутосома- 
лар оркдли ирсийланувчи шакллари хам мавжуддир.

ГЕМИЗИГОТА — бир нечта аллеллнинг факдт бир нус- 
хасига эга организм (X11 Y — гемофилияга нисбатан ге­
мизигот эркак). Одатда улар гетерогаметали жинснинг 
жинсий хромосомаларига жойлашган генларга нисбатан 
учрайди. Одамларда улар эркаклар булади. Шунинг учун 
хам эркакларнинг фенотипида рецессив белги юзага чи- 
кдди. Натижада гетеросома генлари томонидан юзага 
чикдциган рецессив касалликлар аёлларга нисбатан эр- 
какларда к^прок, частотада учрайди.
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ГЕНЛАР ДОЗАСИ КОМПЕНСАЦИЯСИ -  X хромо- 
сомага жойлашган генлар гурухининг фаоллигини ифода 
кдпиш шаклларидан бири. Одамда аёл жинси гомогаме- 
тали булиб 2 та X хромосомаси мавжуд. Улардан бири 
эмбриогенезнинг 16-суткасида нофаолланади. Шу туфай- 
ли эркакларда ва аёлларда генлар дозаси тенглашади. 
(Лайон гипотезаси). Иккала X хромосомада генлар (200 
дан ортиф фаол булганида эркаклар ва аёллар хамда, 
куплаб мухим белгилар орасида жуда катта фаркдар куза- 
тилиши мумкин булар эди.

ГИНАНДРОМОРФ хар хил жинснинг хромосомалари- 
ни сак_ловчи хужайраларни >Ьида сакдовчи организм. Бу 
— мозаицизмнинг бир куринишидир. Гинандроморфизм- 
нинг шаклланиш механизми: зиготанинг майдаланишида 
гетерогаметали жинснинг жинсий хромосомаларидан би­
рининг йукотилиши. дар хил хромосомалар тупламига эга 
2 синкариондан зиготанинг х,осил булиб, ундан битга орга­
низм ривожланиши. Гинандроморфизм одцинги — оркд 
(олдинги кием бир жинснинг хромосомалар тупламига, 
оркэ к^гсм эса иккинчи жинснинг тупламига эга), латерал 
ва мозаик (тананинг айрим к^смлари к;олган хамма к^тс- 
мига нисбатан бош^ача тупламга эга) булиши мумкин.

ГИБРИДОЛОГИК ТАХЛИЛ — дурагайланиш нати- 
жасида белгиларнинг бир кднча авлодларда ирсийланиш 
к,онуниятларини урганиш.

ГОЛАНДРИК ИРСИЙЛАНИШ -  Y хромосомага 
жойлашган ген белгиларининг ота й^ли орк,али ирсийла- 
ниши. Масалан 1̂ улок; супрасининг гипертрихози худди 
шундай ирсийланади.

ГОМОЛОГИК ХРОМОСОМАЛАР — катгалиги, шак- 
ли, генлари бир хил булган жуфт хромосомалар.

ГОМОЗИГОТА — битта геннинг бир хил аллелларига 
эга булган организм (аа ёки АА). Бундай организмлар 
бир хил гаметаларни (а ёки А) хосил к?шади ва авлодда 
белгилар ажралиши кузатилмайди.

Д ВИТАМИНИГА БОЕЛИК, РАХИТ -  гипокальцие- 
мия ва гипофосфатемия хамда рахитнинг фенотипик бел- 
гилари билан характерланувчи ирсий касаллик.

ДЕЛЕЦИЯ — хромосома аберрацияларидан бир тури, 
хромосома к^смларидан бирининг узилиб, й^олиш и.
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Хромосоманинг охирги кисми йукотилса — дефишенси 
дейилади. Агар дефишенси хромосоманинг иккала кис- 
мида кузатилса, бу кисмлар бир-бирига ёпишиб, халка- 
симон хромосомани досил кдлиши мумкин. Узилиб туш- 
ган крсмлар купинча кейинги булинишларда йукотила- 
ди. Аммо узилган к«исм боцща ногомологик хромосомага 
бирикиб генлар йукотилмасдан, боцща борланиш гуруд- 
лари таркибига бирикиши мумкин. Бундай хромосома 
аберрациялари транслокация дейилади.

ДИСКОРДАНТЛИК — эгизакларда тор реакция нор- 
масига эга белгилардаги фарклар. Эгизаклар зиготалиги- 
ни аниклашда фойдаланилади ва % билан ифодаланади.

ДОМИНАНТЛИК — гетерозигота долатидаги аллел- 
лар жуфтидан бирининг иккинчиси устидан устин кели- 
ттти- Доминантликнинг бир неча шакли мавжуд. 1. Тулик 
доминантлик — бунда гетерозиготада факат доминант 
аллелнинг фенотипи юзага чикади (кизил ранг). 2. Тулик- 
мас (оралик доминант) — бунда А (кизил) а — (офнинг 
таъсирини тулик, туса олмайди, досил булган белги ора- 
лик характерга эга (Аа — пушти ранг) булади. 3. Ута до­
минантлик — бунда доминант аллель гетерозигота (Аа) 
долатида гомозигота (АА) долатидагига нисбатан кучли- 
рок, намоён булади.

ДНК ПОЛИМЕРАЗА — репликацияни катализловчи 
фермеш-.

ДУПЛИКАЦИЯ — хромосома аберрацияларининг бир 
хил булиб, унинг кдсмларидан бирининг икки дисса ор- 
тиши. Дупликация кроссинговернинг меъёрида кечиши- 
га халакдг беради. Уз навбатида дупликация ноте кис крос- 
синговер натижасида келиб чикдеши мумкин.

ЕВГЕНИКА — одамнинг генетик статуси ва уни ях- 
шилаш дакидаги таълимот булиб, унинг асосчиси Ф.Галь­
ю н  дисобланади. Негатив евгеника “иркий гигиена”, 
ирсий касалларни стерилизациялаш каби тушунчалар 
билан салбий адамиятларга эга булган йуналишдир.

ЖИНС — организмнинг жинсий купайишда иштирок 
этишга ва ирсий ахборотни гаметалар оркали авлодларга 
угказишга имкон берувчи хусусиятлар йигандиси.

ЖИНСИЙ ХРОМАТИН — ишерпикнозлашган ва но- 
фаол долатдаги X хромосома ядро мембранасига ёпиш-
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ган тук; б^ялувчи танача, хроматин таначаси сони Х-хро- 
мосомалар сонидан битта кам булади. Жинсий хрома- 
тинни аникдаш оркэли X хромосомалар сони узгариши- 
га боглик, ирсий касалликларни. шахснинг генотипик жин- 
сини аникдаш мумкин.

ЖИНСИЙ ХРОМОСОМАЛАР ~  (гетеросомалар) -  
уррочи ва эркак жинсларда фарцланувчи хромосомалар. 
Уларга жойлашган генлар жинсий белгиларга х;ам, сома- 
тик белгиларга х;ам (дальтонизм, гемофилия) таъсир igi- 
лади.

ЖИНСГА ТОБЕ БЕЛ ГИЛАР — генлари хар к^андай хро- 
мосомаларда жойлашиши мумкин булган, лекин юзага чи- 
К31ШИ жинсга боглик; булган белгилар. Масалан каллик гени 
гетерозигота х;олатида аёлларда юзага чикдоайди, эркак- 
ларда эса гетерозиготаларда каллик юзага чикдди.

ЖОЙЛАШИШ ЭФФЕКТИ -  ген таъсирининг унинг 
атрофидаги аллелларга борлик,лиги. Шунинг учун х,ам хро­
мосома аберрацияларида жойи ^згарган геннинг фаол- 
лиги ^згариши мумкин.

ИДИОГРАММА — диплоид тупламдаги хромосома 
тупламининг хромосомалар ^лчами ва кисмларини со- 
лиштириш асосида тузил ган умумийлаштирилган схема­
тик ифода. ,

ИЗОЛЯЦИЯ — панмиксияга халак^т берувчи туеик;- 
ларнинг пайдо б^либ популяцияда кичик гурухдарни ало- 
хддаланиншга олиб келадш'ан жараён.

ИЗОЛЯТ — шахслар сони 1500 гача булган одамлар 
популяцияси. Инсониятнинг як^н утмишида географик 
изолятлар кенг тар^алган эди. Хозирги даврда изолятлар 
мавжудлигининг асосий. сабабларига, диний этник ва 
бошка ижтимоий тусик,лар киради. Бу туе и кл ар а^амияги 
тобора камайиб, кичик популяцияларнинг йириклаши- 
ши жараёни кузатилмокда.

ИММУНОГЕНЕТИКА — иммунология ва антропо­
генетика асосида шаклланган фан булиб, *иммунитетнинг 
ирсий асосларини, тузима антигенларининг хилма-хил- 
лигини хдмда ирсийланишини ва 'фддмалар мос келиш- 
келмаслигини Урганади. Тиббиёт генетикасида аутосома 
касалликлар механизмини, ирсиятга мойил касалликларни 
урганишда катта ацамиятга эгадир.
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ИНВЕРСИЯ — хромосома ичидаги аберрациялардан 
бири булиб, бунда хромосоманинг (ёки геннинг) бир кис- 
ми узилиб, 180е га айланиб, яна к«айтадан жойига жой- 
лашади. Инверсия натйжасида нуклеотидлар кетма-кет- 
лиги узгаради. Бирикиш гурда узгармайди факдт аллел­
лар кетма-кетлиги узгаради. Шундай булишига кдрамасдан 
бу ходиса кроссинговерга халакдг беради ва эволюцияда 
тур хосил кдтувчи омиллардан бири булиб хизмат килади.

ИНТРОН — полипептид ёки РНК структураси хакдда 
ахберот тутмайдиган нуклеотидлар кетма-кетлиги. Инт- 
ронлар мавжудлиги сплайсингга сабаб б^лади, бунда ин- 
тронлар кесиб ташланиб экзогенлар кдйта уланади. Инт- 
ронлар мутацияси юзага чик?лайди ва бу мутациянинг 
зарари сезилмайди.

ИНБРИДИНГ — кдриндошлик даражаси я^ин булган 
организмларнинг чатишиши. Одамда энг як?ш инбридинг 
— инцест никохлардир (конун томонидан так^ПуЛанган 
биринчи даражали кдриндошлар орасидаги никохлардир). 
Кдриндошларда умумий аждоддан олган бир хил генлар- 
нинг мавжудлиги туфайли инбридинг инбред депрессия- 
га сабаб булади. Бунда зарарли генларга нисбатан гомо- 
зиготаланиш кузатилганлиги учун хаёт фаолияти ва купа- 
ювчанлик сусаяди. Лекин селекцияда “соф линиялар”ни 
олиш учун инбридингдан кенг фойдаланилади. Инбри- 
дингнинг салбий натижаларини тушуниш фриндош-урур- 
лар орасидаги никохларнинг олдни олиш учун тавсиялар 
ишлаб чихишга имкон беради.

ИРСИЙЛАНИШ — купайиш жараёнада ирсий мод- 
данинг бир авлоддан иккинчЯсига утказилищи. Генлар 
жойлашишига *фраб эукариотларда ядро (аутосома ёки 
гетеросома) ва цитоплазматик (митохондрия, пластида) 
ирсийланиш кузатилади. Вируслар ва прокариотлар учун 
узига хос ирсийланиш характерлидир.

ИРСИЙЛАНУВЧАНЛИК — белгининг намоён були- 
шида ирсиятнинг ахамиятини курсаткичи. Ирсийланув- 
чанлик ирсийланувчанлик коэффициента ор^али ифо- 
даланади ва кузатилаетган узгарувчанликнинг кднча kjic- 
ми генотипга боклик^игини курсатади. Ирсийланувчанлик 
коэффициентларини билиш селекцияда катта ахамиятга 
эга.
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ИРСИЙ КАСАЛЛИКЛАР — мутациялар натижасида 
келиб чикувчи авлодларга утадиган касалликлар.

ИРСИИ КАСАЛЛИКЛАРНИНГ ГЕНЕТИК ГЕТЕРО- 
ГЕНЛИГИ — куп учрайдиган^сурункали мудтифактори- 
аль касалликларда клиник полиморфизмнинг мавжудли- 
ги. Клиник полиморфизмнинг сабаби битта касалликнинг 
дар хил этиологик шакллар сифатида намоён булиши- 
дир. Улар дар хил мутациялар натижаси булгани учун дар 
хил ирсийланади, лекин фенотипик (клиник) куриниш- 
лари ухшаш булиши мумкин.

ИРСИЯТ — ирсийланиш жараёни оркдпи организм- 
ларнинг авлодлар алмашиниши давомида моддий ва фун­
кционал узлуксизликни таъминловчи хусусият.

ИХТИОЗ — терининг узига хос узгаришлари билан 
ифодаланадиган ирсий. белги (тери балид тангачаларига 
ухшаб кетади). Ихтиознинг дар хил шакллари аутосома- 
доминант ёки аутосома-рецессив типда ирсийланиши 
мумкин, купинча Улимга олиб келади.

КАРИОГРАММА — битта дужайранинг системалаш- 
тирилган ва аник; тузилган туплами. Гомологик хромосо- 
малар анихланиб, улчами ва центромерасининг жойла- 
шишига к;араб (Париж номенклатураси асосида) жойлаш- 
тириб чикдяади, маълум дарфлар (А, В, С, Д, Е, F, G) 
ёки рак^млар билан белгиланади. Купинча бу термин иди- 
ограмманинг синоними сифатида ишлатилади.

КАРИОТИП — х р о м о с о м а  т у п л а м и  б е л г и л а р и н и н г  й и -  
р и н д и с и  ( с о н и ,  ш а к л и ,  у л ч а м и )  б у л и б  д а р  б и р  т у р  у ч у н  
у з и г а  х о с  б у л а д и .

КАРТАЛАШТИРИШ — генетик карталарни тузиш 
хромосомадаги генларнинг жойини ва улар орасидаги ма- 
софаларни аницпаш. Генлар орасидаги масофа улар ора­
сидаги кроссинговер фоизи билан аншуганади. Генлар 
орасидаги масофа бирлиги морганида дейилади. у эса 
генлар орасидаги 1% кроссинговерга тенг. Одамда гене­
тик карта тузиш учун соматик дужайраларни дурагайлаш 
ва генеалогия усулларидан фойдаланилади. Х,озирги вак?- 
да X хромосомада 100 тага якда генлар, аутосомаларда 
эса 500 дан ортик; генлар карталашпгоилган.

КАСАЛЛИКЛАРГА ИРСИЙ МОЙИЛЛИК -  ташкл 
мудит омиллари таъсирида организмнинг реакция нор-
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масининг узгариши. Агар мухдг омили мос келувчи ге- 
нотипли организмга таъсир ^илса мойиллик касалликка 
айланиши мумкин. Масалан, диабетга мойиллиги булган 
одам осон хдзм булувчи углеводларни истеъмол килса 
к,онда углевод микдори тезда ва узок, вак? давомида кута- 
рачади. К^п ва^т давомида углеводларни истеъмол килиш 
эса мосланиш механизмлари бузилишига ва диабет ке­
либ чикдопига сабаб булади. Диабетга мойиллиги булма- 
ган одамларда эса углеводларни куп истеъмол килиш 
диабетга олиб келмайди.

КОДОН — аминокислотани кодлапггирувчи ДНК ёки 
иРНКнинг ёнма-ён жойлашган учтануклеотвдлари (трип­
лет). Генетик код 64 триплетли кодондан ташкил топади 
(бу эса 20 аминокислотани белгилаш учун етиб ортади). 3 
та кодон деч кандай маънони англатмайди уларни нон­
сенс кодонлар дейилади.

КОДОМИНАНТЛИК — гетерозиготаларда *ар икка- 
ла аллелънинг белгини намоён кидидща ^атнашиши (ма­
салан JA Я  — IV кон гурух^ни аникдайди).

КОЛИНЕАРЛИК — гендаги нуклеотидлар жойлаши- 
ши билан, шу ген ходлаштирадиган полинептидцаги ами- 
нокислоталар жойлашишидаги параллелизм.

КОМБИНАТИВ ^ЗГАРУВЧАНЛИК -  авлодларда 
ота-она генларининг янги комбинадиялари туфайли ке­
либ чикдциган ирсий узгарувчанлик.

КОМПЛЕМЕНТАРЛИК — ноаллель генларнинг Уза- 
ро таъсир шаклларддан бири булиб, бунда битта ген ик- 
кинчисининг таъсирини тулдириб, янги белги юзага чи­
кали. Одамларда соч пигментацияси икки хил ноаллель 
ген комплементар таъсири натижасида аникланади.

КОНКОРДАНТЛИК — эгизакларнинг кднлайдир бел- 
гига нисбатан ухшашлиги. Монозиготалар ва дизигота- 
ларда конкордантлик ва дискордантликни солиштириш 
эгизаклар усулининг асосини ташкил килади. Бу усул 
ёрдамида белги (касаллик) ривожланишида му^ит ва ир- 
сиятнинг муносабатли ролини аницдаш мумкин.

КРОССИНГОВЕР — 1 мейоз профазасида гомологик 
хромосомаларнинг кисмлари билан алмашиниши (нати- 
жада генлар ва белгкяарнинг янги комбинадиялари ке­
либ чикрди).
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ЛОКУС — хромосоманинг генетик картасида маълум 
геннинг жойлашган урни.

МЕНДЕЛЛАШУВЧИ БЕЛГИЛАР -  Г.Менделъ к.ону- 
ниятларига асосан ирсийланадиган дискрет белгилар. 
Бундай белгиларга одамларда кул ёки оёк; бармоклари 
сони, куз ранги, к^риш уткирлиги, сепкилнинг мавжуд­
лиги ва бошк^алар мисол була олади.

МЕЙОЗ — гаметаларнинг етилиш усули, етилмаган 
жинсий хужайранинг б^линиши натижасида хромосома­
лар микдорининг икки хисса камайиши.

Мейоз натижасида хромосомаларнинг гаплоид т^плам- 
га (л) эга б5?Л1'ан етук жинсий хужайралари хосил булади. 
ва жинсий к^пайишда хар бир турнинг хромосомалари 
сонининг доимийлиги сак^анади.

МИТОЗ — нот>три б^линиш, эукариотлар учун хос 
жараён. Митоз туфайли козлик хужайралар тенг ва бир 
хил ирсий ахборотни олади ва хар бир хужайра 2п тупламга 
эга булади.

МИГРАЦИЯ — битта популяция генофондига бошк;а 
популяциянинг генотипларининг к^шилиши. Бунинг на­
тижасида дастлабки популяциянинг генетик структураси 
узгариши мумкин.

МОДИФИКАЦИЯ — фенотипик узгарувчанликнинг 
бу шахли ташк^ мухит омиллари таъсирида келиб чикд- 
ди, генотип ^згармайди, шунинг учун хам ирсийланмай- 
ди. Модификацияларни Урганиш мухит ва ирсиятнинг 
ролини аник^ашда катга ахамиятга эга. Зарарли моди- 
фикациялар — морфозлар кучли мухит омиллари таъси­
рида келиб чик,ади, баъзан мутант геннинг фенотипини 
эслатади (фенокопиялар). Авдод прогнозини аниклашда 
фенокопияларни ген мутациясидан ажратиш мухим 
ахамиятга эгадир.

МОЗАИК — хар хил генотипли хужайралардан таш- 
кил топган организм, масалан 46,ХХ/45,ХО — Шерешевс- 
кий — Тернер синдроми буйича мозаикдир.

МОБИЛЬ ГЕНЛАР (адашган генлар) — хужайра ге- 
номида жойини ^згартираоладиган ДНК кдомлари. Улар 
эволюцияда катга ахамиятга эгадир.

МОНОСОМИЯ — хромосомаларнинг диплоид тупла- 
мида 2 та гомологик хромосомалардан бирининг етищ- 
маслиги (2л-1, масалан 45,ХО).
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МУТАГЕН — мутациялар частотасини оширувчи фи­
зик, кимёвий, ёки биологик омил.

МУТАНТ — мутацияни ташувчи хужайра ёки организм.
МУТАЦИЯ — янги белги ёки хусусиятнинг келиб чи- 

кдешига сабаб булувчи ген. хромосома ёки геном даража- 
да ирсий ахборотнинг узгариши. Генератив мутациялар 
жинсий *ужайраларда кузатилади, ирсийланади, соматик 
мутациялар соматик хужайраларда кузатилади, факдт уша 
^ужайра авлодларида ирсийланади.

НОНСЕНС КОДОНЛАР — маъносиз кодонлар, ин­
формация садламаддиган терминатор кодонлар. Бу ко­
донлар ок;сил полипептид занжири синтезининг тугалла-' 
ниши учун сигнал ^исобланади.

НУКЛЕОСОМАЛАР — хромосоманинг гистонлар ва 
ДНКдан ташкил тоггган структуралари. Кушни нуклео- 
сомалар бир-бирлари билан кдскд ДНК к,исми орк,али 
бирикади. ДНКнинг гистон таначаларига уралиши ДНК 
биспирали узунлигини 7 мартагача кд4ск,артиради ва 
ДНКнинг Уша ^исмида транскрипцияга имкон бермай- 
ди, 1 ген 6 та нуклеосомани уз ичига олиши мумкин.

ОНТОГЕНЕЗДА ЖИНСНИНГ ДИФФЕРЕНЦИАЦИ- 
ЯЛАНИШИ — шахснинг онтогенезида жинсий белгилар- 
нинг ривожланиш жараёни. Хар хил жинсли организмлар- 
да (игу жумладан одамларда) зигота айрим жинсга мансуб 
хромосомалар тУпламига эга булса ^ам жинсий жщатдан 
индифферент (фаркриз) булади, чунки гонадалари х^р ик- 
кала жинс томонга ривожланиш имкониятига эга. Жинс 
дифференциацияси жинсий гормонлар таъсирида амалга 
ошади, аввал жинсий куртаклар кейин гонадалар ривожла- 
нади. Шунинг учун ̂ ам жинс онгогенезда кдйта аник^ани- 
ши мумкин. Одам жинсини белгиланиши факдт генотипик 
булибгина хрлмасдан гормонлар таъсири дам катгадир. Ма­
салан 46,ХУ генотипда фенотип аёлларга хос булиши мум­
кин (Моррис синдроми), чунки бунда нишон лужайрала- 
рида андрогенларнинг рецепторлари булмайди.

ОНКОГЕНЛАР — хужайранинг ёмон сифатли Узга- 
ришига сабаб булувчи генлар.

ОНТОГЕНЕТИКА — (феногенетика) — индивидуал 
ривожланишнинг ирсий асосларини Урганувчи генети- 
канинг булими.
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ОПЕРАТОР — репрессор оцсил билан специфик би- 
рикиб оперон транскрипциясини ифода килувчи оперон- 
нинг олдинги кдесми.

ОПЕРОН — битта ёки бир нечта структуравий генлар 
ва регулятор элементлардан ташкил топувчи транскрип­
ция бирлиги.

ОРАЛИК, ИРСИЙЛАНИШ — доминант ва рецессив 
аллелларнинг бир хил юзага чи^иши масалан Аа-микро- 
фтальмия (А-куз сокдасининг меъёрий улчами гени, а- 
анофтальмия гени). Бундай ирсийланиш чала доминант- 
лик деб хам аталади (доминант аллель рецессив аллельни 
тулик, б^риб куймаганлиги учун).

ПАНМИКСИЯ — популяцияда хдр хил генотипли шахс- 
ларнинг тасодифий эркин чатишиши. Х а^к? 1й панмик­
сия факдт идеал популяцияларда амалга ошиши мумкин. 
Аммо к^п сонли одам популяцияларвда хам шартли ра- 
вищда панмиксия кузатилиши мумкин.

ПАРТЕНОГЕНЕЗ — “козлик к$пайиш” — жинсий 
купайиш шаклларидан бири булиб, уррочи гамета ота- 
ланмасдан к^пайиши.

ПЕНЕТРАНТЛИК — ген таъсирининг фенотипик юза­
га чикишининг микдорий к^рсаткичи, фоизлар билан 
ифодаланади. Масалан пенетрантлик 50% булса мазкур 
ген 100 шахсдан 50 тасида намоён булади. Пенетрант- 
ликнинг бир кУриниши жинсга тобе ва борлик белгилар- 
нинг намоён булишидир.

ПЛАЗМОГЕНЛАР — она линияси оркдли ирсийла- 
нувчи — цитоплазманинг генлари (митохондрия, плас- 
тидалар генлари).

ПЛАЗМОЙ — цитоплазмада жойлашган хужайранинг 
ирсий информацияси.

ПЛАЗМИДАЛАР (эписомалар) — крс^а ДНКдан таш­
кил топган, мустакдал редупликацияланадиган кушимча 
халкдсимон хромосомалар. Бактериал хужайраларда улар­
нинг мавжудлиги антибиотиклар ва сульфаниламида ар га 
чидамлили кни таъминлайди. Айрим плазмид ал арнинг бак­
терия нуклеоидлари таркибига бирика олиш хусусиятла- 
ри генларни кучириб утказишда (трансгеноз) вектор си- 
фатида фойдаланишга имкон беради.
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ПЛЕЙОТРОПИЯ — б и та  геннинг куп белгига таъ­
сир кила олиш хусусияти — геннинг куп томонлама таъ­
сири. Унинг классик мисоли Мар фан синдромвдир. Плей- 
отропия бирламчи ва иккиламчи булиши мумкин.

ПОЛИМЕРИЯ — бир нечта геннинг битта белгига таъ­
сири. Полимерияниш таъсири 2 хил булиши мумкин:

1) кумулятив — дар бир ген таъсири кушилиши (одам­
да тери пигментацияси).

2) нокумулятив — бунда белгининг юзага чи^иши учун 
полимер генлардан бирининг мавжудлиги кифоя кдлади.

ПОЛИМЕР ГЕНЛАР — белганинг намоён булишига 
бир хил фенотипик таъсир курсатувчи ноаллель генлар. 
.Логин алфавитининг бир хил дарфлари билан ифодала- 
нади (аллель б^лмаса дам): A v А,, аг а̂  ва шунга ухшаш.

ПОЛИПЛОИДИЯ — хромосома-тар гаплоид туплами- 
нинг бутунлигича к^пайиши билан характерланадиган
геном мутацияси (2п .........Зл триплоидия--------- 4п--------
тетраплоидия). Унинг сабаби хужайранинг булиниши вак;- 
тида хромосомаларнинг ажралмай к,°лишидир. Полипло- 
идияни сунъий досйл киляш  дам мумкин. Одамларда бун­
дай мутациялар эмбриогенездаёк; улимга сабаб булиши 
мумкин (чунки мудим системалар аномалиялари кузати- 
лади).

ПОЛИТЕНИЯ — ДНК молекуласининг ажралмасдан 
к^п марта иккиланиши гигант хромосоманинг досил були­
шига олиб келади. Бундай политен хромосомалар абер- 
радияларнн урганишда ва генлар картасини тузишда кулай 
объект дисобланади.

ПОПУЛЯЦИЯ — битта ареадца яшовчи, панмиксия 
оркдли бирлашган, битха турга кирувчи шахслар гуруди. 
Эволюциянинг синтез назариясига кура — популяция зво- 
люциянинг элементар бир лиги, унга эволюциянинг зле- 
ментар омиллари таъсир курсатади.

ПОПУЛЯЦИОН ПОЛИМОРФИЗМ -  популяцияда 
дар хил генотиплар мавжудлиги (уларнинг энг кам уч- 
райдиганининг частотаси 1% дан кам булмайди, шунинг 
учун дам уларни янги мутациялар билан тушунтириб 
булмайди). Мувозанатлашган, адаптацион ва уткинчи по- 
лиморфизмдар мавжуд. Полиморфизм биокимёвий дара- 
жада дам намоён булиши мумкин (дар хил изофермент-
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лар системаси). Полиморфизмта типик мисол к;илиб АВО, 
MN кон гуруэдарини келтириш мумкин.

ПОПУЛЯЦИЯНИНГ ГЕТЕРОЗИГОТАЛИГИ -  по- 
пуляцияда гетерозигот генотипли шахслар мавжудлиги 
булиб, популяциянинг адаптив пластиклигини, узгарган 
шароитда популяциянинг яшовчанлигини таъминлайди. 
Гетерозиготалар яшовчанлити анча юкрри булади ва улар- 
да гетерозис эффекта кузатилади.

ПРЕНАТАЛ ДИАГНОСТИКА — домилада ирсий ка- 
салликларни аник^аш усули. Ультратовуш текширишла- 
ри, амниоцентез, хорион биопсияси орк;али амалга оши- 
рилади. Ирсий касалликлар профилактикасининг энг са- 
марали усулларидан бири.

ПРОБАНД — генеалогик анализ учун маълумотлар 
тупланадиган шахе (пациент).

ПРОКАРИОТЛАР — дифференциациялашган ядрога 
эга булмаган бир ?^ужайрали организмлар (бактериялар, 
кук-яшил сув утлари).

ПРОЦЕССИНГ — пре — иРНКнинг етук иРНКга ай- 
ланиш жараёни. Процессингда интронлар узилиб, экзон- 
лар бир-бирлари билан уланади (сплайсинг).

ПСЕВДОГЕНЛАР — полипептид синтезида ^атнаш- 
майдиган, фаол генларнинг нусхалари.

РЕАКЦИЯ НОРМАСИ — модификацион узтрувчан- 
лик чегараси, битта генотипнинг хдр хил мухдг шарои- 
тида ^ар хил фенотипни юзага чик,ара олиш кобилияти.

Реакция нормаси адаптив адамиятга эгадир. Бола ота- 
онасидан белгини эмас, балки маълум реакция нормаси- 
га эга генни наел кдтшб олади. Масалан, одам организми 
цонда кислороднинг парциаль босимига к;араб маълум 
микдорда эритроцитларни досил кдлиши мумкин.

РЕВЕРСИЯ (тескари мутация) дастлабки генотипнинг 
тикланишига олиб келувчи мутация а— А.

РЕПАРАЦИЯ ХАТОЛЙКЛАРИ — репарация жараё- 
нида ферментнинг мутант кдемини эмас, унга компле- 
ментар нормал к;исмни бузилиши натижасида келиб чи- 
Кадиган мутация. Кейин эса куш мутант биспираль син- 
тезланади. Бундай мутацияларга пигментли ксеродермия 
мисол була олади.

РЕПРЕССИЯ — ген фаоллигининг буриб куйилиши.
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РЕПРЕССОР — репрессияни амалга оширувчи оксил.
РЕТРОВИРУСЛАР — ирсий ахбороти РНКда кодлаш- 

ган вирус.
РЕЦЕССИВЛИК — гетерозиготаларда (Аа) аллеллар- 

дан бирининг (а) фенотапик юзага чикмаслиги.
РЕЦИПРОК ЧАТИШТИРИШ — чатиштирилаётган 

жуфтларнинг дар бирининг биринчи долатда она орга- 
низми, иккинчи чатиштиришда эса ота организми сифа- 
тида олиниши: 1. Аа х о-* аа;

2. cj аа х с* Аа.
САЙТ — кроссинговерда к;атнашувчи ва мутацияда 

узгарувчи геннинг бир кдсми.
СЙБСЛАР — ака-ука, опа-сингиллар, битта ота-она 

фарзандлари.
СПЕЙСЕРЛАР — эукариотларда — генларнинг ора- 

сидаги, прокариотларда эса промотор ва структура ген- 
ларини ажратувчи ДНКнинг кичик кисмлари.

СОМАТИК ХУЖАЙРАЛАР — куп дужайрали орга- 
низмнинг жинсий дужайрадан бошка дар кандай дужай- 
ралари.

СОФ ЛИНИЯЛАР — узок давом этувчи инбридинг 
натижасида олинган бир хил генотипли дайвонлар, усим- 
ликларда эса уз-у зидан чангланиш натижасида олинади.

СОННИНГ TyFMA ЧИКИШИ — аутосома-доминант 
белги булиб, генинг экспрессивлиги ва пенетрантлиги 
узгарувчан булади ва аёлларда купрок учрайди.

ТАНЛАШ — айрим генотипларнинг сакланиб купайи- 
ши ва бошкаларининг эса элиминацияланиши. Танлаш 
жадаллиги критерияси танлаш коэффициента (S) айрим 
генотипларнинг бошка генотипларга нисбатан мосланув- 
чанлигини ифодалайди.

ТЕСКАРИ ТРАНСКРИПЦИЯ -  иРНК молекуласи- 
дан ревертаза (тескари транскриптаза) ферменти ёрда- 
мида ДНК синтезланиши. Ретровирусларда учрайди. Ген 
инженериясида, генларни синтезлашда фойдаланилади.

ТЕЛОМЕР — хромосома елкасининг охирги кисми, у 
уз ил ганда “ёпишувчи охирги кием” до сил булади.

ТЕРМИНАТОР — транскрипция охирида келиб у ни 
тухтатадиган нонсенс кодонлар.
12—К. Н. Нишонбосв 177
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ТРАНСГЕНОЗ — генетик инженериянинг бир усули, 
гении вектор (плазмида) ёрдамида бир геномдан иккин- 
чисига к^чириш.

ТРАНСДУКЦИЯ — вирус ёрдамида ДНК фрагменти- 
нинг донор бактериядан реципиент бактерияга кучири- 
лиши.

ТРАНСКРИПЦИЯ — информациянинг ДНКдан иР- 
НКга кучирилиши. ДНК матрицадан иРНК синтезла- 
ниши.

ТРАНСЛОКАЦИЯ — хромосома аберрацияларидан 
бири, генлар жойининг узгариши.

ТРАНСЛЯЦИЯ — информацияни иРНКдан полипеп- 
тидга кучириш, рибосомада иРНК матрицаси асосида по­
липептид синтезланииш, нуклеотидлар тилини аминокис- 
лоталар тилига “таржима кделиш”.

ТРАНСПОЗИЦИЯ — ген (генлар)нинг битга хромо- 
сомада жойини узгартириши. Агар жойи узгарувчи ДНК 
1^исми кичик б^лса-инсерция, катта булса — транспозон 
дейилади.

ТРАНСФОРМАЦИЯ (генетик) — реципиент хужайра- 
нинг ирсий ахшаратига донор хужайра ДНКсининг бир хрс- 
ми 1фпилиши натижасида ирсий информация узгариши.

ТРИСОМИЯ — геном мутацияси, бунда диплоид 
тупламдаги битта ёки бир нечта хромосома 2 тадан эмас 
3 тадан булиб крлади.

ФЕНОТИП — генотипнинг мудит билан узаро таъси­
ри натижасида юзага чикддиган, организмнинг дамма ху- 
сусиятлари ва белгилари йигиндиси. Фенотип организм­
нинг дамма генетик информациясини акс этдирмайди, 
дар хил мудит шароитларида битга генотип дар хил на­
моён булиши мумкин (реакция нормаси).

ФЕНОКОПИЯ — таш^и мудит таъсирида юзага чш^а- 
диган, генотип Узгаршшга ухшаш фенотипик Узгариш- 
лар. Масалан домиладорликнинг илк боск^чларида она­
нинг кизилча билан хасалланиши натижасида юзага чи- 
кадиган чакдлокдаги катаракта ирсий катар акт ага Ухшаш 
фенокопиядир.

ХИАЗМА — 1 мейоз профазасида хромосомалар аж- 
рала бошлашида, кроссинговер натижасида досил була- 
диган шакллар.
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ХРОМАТИН — интерфаза ядросида буяладиган мод- 
да, дезоксирибонуклеопротеиднинг дисперсиялашган 
х;олати.

ХРОМОСОМА — булннаётган ядронинг тух; бУялувчи 
структураси, интерфаза хроматинининг спираллашиши, 
уралиши натижасида шаклланган, конденсациялашган 
дезоксирибонуклеопротеид.

ХРОМОМЕР — хромосоманинг кучли спираллаши­
ши натижасида йугонлащган к;исми 1 мейоз профазаси- 
нинг пахитенасвда яхши куринади. Хромомерларнинг дар 
бир хромосомада жойлашишининг Узига хослиги хромо- 
сомаларни бир-биридан ажрата олишга имкон беради.

ХРОМОСОМА ПУФФЛАРИ — политен хромосома- 
ларнинг деспирализациялашган фаол к^смлари. Онтоге­
нез давомида пуффлар сони ва жойлашиши узгариб ту- 
ради. Бу жойларнинг Узгариши генларнинг дифферен- 
циаль фаоллашишининг типик мисолидир.

ХРОМАТИДА — интерфазада хромосома ДНКсининг 
репликацияси натижасида пайдо буладиган структура. Хар 
бир хромосома 2 та мутлок бир хил булган (опа-сингил) 
хро матидалар га эга. Гомолог хромосомалар эса аллелла- 
ри билан фареданувчи (опа-сингилмас) хроматидаларга 
эга. Масалан, битта хромосома АВСД, унинг гомологи 
эса авсд аллеларига эга булади. Опа-сингилмас хромати- 
даларнинг кроссинговер натижасида аллеллар таркиби 
узгаради: АВсд ва авСД

ХИМЕРА — ту^ималари хар хил келиб чи^ишига эга 
булган организмлар, шунинг учун дам уларнинг дужай- 
ралари дар хил генотипга эга (ота-она дужайралари гено- 
типига мос равишда) булади.

ХАРДИ -  ВАЙНБЕРГ К.ОНУНИ -  панмиксияли по­
пуляциянинг генетик стабиллиги крнуни. Бу к;онун куп 
сонли, миграция, мутациялар, табиий танлаш таъсири ку- 
затилмаганда амалга ошади, крнун популяцияда моноген 
ирсийланувчи белгининг аллеллари ва генотиплари час­
тотасини аниклашга имкон беради.

ЦИСТРОН — функциясига нисбатан ген синоними 
сифатида ишлатиладиган тушунча.

ЭКЗОН — эукариотларнинг окрил бирламчи структу- 
расини кодлаштирувчи геннинг информатив к^сми.
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ЭКСПРЕССИВЛ ИК — белгининг фенотипик юзага чи- 
к,иш даражаси, туликдас экспрессивлик хавотир даража- 
сини ва касалликнинг авлодда юзага чик^шшни камайти- 
ради. Бу хусусиятни прогноз тузишда эсда сакдаш лозим.

ЭНДОМИТОЗ — (эндо-ички, митоз - б\гл и ниш) хромо­
сома редупликациясидан кейин хужайра булинмайдиган 
ва яд рода хромосомаларнинг полиплоид туплами *осил 
буладиган жараён.

ЭПИСОМА — (эпи-кейин, устки, сома-танача) хро­
мосома билан борланмаган хужайранинг ирсий омили. 
Бактериялар эписомалари бошк;а микроорганизмларга 
утиб йирик плазмида булиши, плазмидалар эса эписома- 
га айланиши мумкин. Шунинг учун х,ам цитоплазмада 
жойлаштан, лекин ядро билан боЕланмаган ирсий эле- 
ментларни купинча эписомалар деб аталади.

ЭПИСТАЗ — ноаллель генларнинг узаро таъсир шакл- 
ларидан бири булиб, бунда битта аллель (эпистатик) ик- 
кинчи ноаллель (гипостатик) геннинг таъсирини бугиб 
х$яди. Доминант (А>В), рецессив (аа>В) ва жуфт рецес­
сив (аа>В; вв>А) эпистазлар учрайди. Эпистазда фено­
типик ажралиш 12:3:1 (доминант) ёки 9:3:4 (рецессив) ку- 
затилади.

ЭШЕРИХИЯЛАР — одам ва дайвонларнинг йугон ича- 
гида яшайдиган энтеробактериялар авлоди. Бундай бак- 
териялардан бири — эшерихия коли генетик объект си- 
фатида кенг кулланилади.

^КИТИШ  МАКСАДИ ВА ВАЗИФАЛАРИ.

Уцитиш мацсади: Талабаларда ирсий ва т у т а  касал- 
ликларга замонавий ёндошишни шакллантириш, туплан- 
ган назарий ва амалий билимларини соэдик?ш сакдаш 
амалиётида фойдаланишга ургатиш.

УКИТИШ  ВАЗИФАЛАРИ:

— Талабаларга ирсий касалликлар анемнезини t^fph 
йигашни, генеалогик шажара тузишни ва пропедевтик 
малакаларга риоя кдлишни Ургатиш;
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— Ирсий касалликлар этиологияси, патогенези, кли­
ник полиморфизми сабаби ^акдцаги. билимларни эгал- 
лаш ва уларни дифференциал диагностикада куллашни 
ургатиш;

— Профилактик тадбирларни ^тказишни ургатиш, 
ах;оли ^ртасида ирсий касалликларнинг учраб туршига йул 
куймаслик, ирсий касалликлар диагностикасида тугма 
ривожланиш нуксонларини профилактика кдоишда пре- 
натал диагностика ва тиббий генетик маслахдтнинг а^ами- 
ятини тушунтириш;

— Дори-дармонларнинг индивидуал генетик таъсири 
натижасида келиб чикдциган касалликлар х;ак;ида батаф- 
сил маълумот бериш;

— Ирсий касалликларнинг дастлабки диагностикаси 
ва унинг мезонларини ани^аш ни ургатиш.

— Ирсий касалликлар клиник куринишининг ёшга 
КДраб узгаришини тугри изоз^лаш

— Ирсий касалликларни Инструментал — функцио­
нал текширишларга тугри курсатмалар бериш;

— Ирсий касалликлар билан тугилганларни касалхо- 
нага ёткизиш ва врач-магистрга юбориш учун курсатма­
лар бериш;

— Ирсий ва туша касалликлар билан тупшганларни 
даволаш бос^ичларини, реабилитация ва диспансер на- 
зоратига о лишни ургатишдан иборат.

ТАЛАБАЛАР КУЙИДАГИЛАРНИ БИЛИШ ЛАРИ ШАРТ:

— Ирсий ва туша касалликлар бор деб гумон к?1лиш- 
га имкон яратувчи асосий белгиларни;

— Ген, хромосома, геном, мультифакториал касаллик­
лар этиологияси, патогенези, ^акддаги маълумотларни;

— Моноген, хромосома, геном ва мультифакториал 
касалликларнинг таснифи ва клиник белгиларини;

— Цитогенетик ва биокимёвий текширишларга курсат- 
маларни;

— Ирсий касалликларнинг дастлабки диагнози ва ме­
зонларини:

— Ирсий касалликлар клиник манзарасининг ёшга 
караб Узгаришини;
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— Пренатал диагностика ва неонатал скрининг усул- 
ларини уларга болтан курсатмаларни;

— Ирсий касалликларнинг клиник, инструментал — 
функционал текшириш усулларини;

— Ирсий касалликларга учраган беморларга врач-ма- 
гистр масла^атига курсатмалар беришни;

— ирсий касалликка чалингапларни шифохонага жой- 
лаштиришга курсатмаларни:

— Ирсий касалликларни даволаш боскдчиларини, ре­
абилитация ва диспансер назоратига о лишни;

ТАЛАБАЛАР КУЙИДАГИЛАРНИ 
БАЖАРА ОЛИШ ЛАРИ ШАРТ.

~  Ирсий ёки туша касалликлар билан ту тяга н  бола- 
ларни муста^ил текшириш ва аникдаш;

— Беморларни клиник-генеалогик ва лаборатория тек- 
шируви натижаларини ба^олаш;

— Ирсий касалликларни даволаш ва даволаш к,оида- 
лари;

— Ирсий касалликларни реабилитация ^илиш;
— Ирсий касалликларни назоратга олиш.

ТАЛАБАЛАР КУЙИДАГИ К^НИКМАЛАРНИ 
БАЖАРА ОЛИШ ЛАРИ ШАРТ:

— Пробанд картасини тулдириш ва таэршл кдлиш;
— Жинсий хроматинни аниклаш ва тазушл цилиш;
— Хромосома карталарини тузиш ва тахдил кдпиш;
— Биокимёвий текшириш ва унинг натижаларини 

изохдаш;
— Дерматоглифик текшириш ва унинг натижаларини 

изо^лаш.

www.ziyouz.com kutubxonasi



Мукзддима.............................................................................................................  3
I б о б .  Генетика ва тиббиёт генети&асвкивг вдсф ча ривожланиш

тарихи.......................................................................................................  6
II б о б .  Ирсвятнинг хужаёравий ва молесуляр асосларя.........................11

Хужайра \акдца к^с^ача тушунчалар. Ирсиятга музщт 
омиллари таъсири................................................................................... 11

III б о б .  Твббиёт генетикасиниогусулларв.................................................31
Генеалогия усули.........................................................................   32
Эгизаклар усули  .............................................................................. 39
Цитогенетик у су л .......................................................... 46
Иммуногенетика усули .........................................................................50

, Соматик ^о^кайралар генетикаси усул и ...........................................56
Биокимёвий усул....................................................................................57
Д Н К  зовдлари усули............................................................................. 59
Статистик* популяция усули ва популяцияларда генетик
жараёнлар................................................................................................. 62
Моделлаштириш усули ............................................    66
Дерматоглифика усули..........................................................................68

IV б о б . Ирсий касаллвслар ва уларнииг слассвфикациясв
(тасвиф я)..................................................................................................73

Геном хасалликлари........................................................................................... 76
Аутосома аномалиялари..................................................................................... 76

Хромосомаларнинг структуравий аномалиялари..........................83
Ген касалликлари.................    89
Мультифакториал касалликлар (М Ф К )...........................................94
Ривожланиш иуксонлари ................................................................  132
Ирсий касалликлар географияси................................................... 136
Тиббиёт-генетикаси масла^ати......................................................  138
Ирсий касалликларни даволаш принциплари..........................  145

Хозирги даврда ирсий касалликларнинг олдини олишнинг асосий
йуналишлари...........................................   149

Иловалар. ЭйГ куп учрайдиган стигмалар................................................. 152
Генетик атамалар лугати...............................................................................  159
^китиш  мацсади вг^вазнфалари..................................................................  180

www.ziyouz.com kutubxonasi



НИШ ОНБОЕВ КУРАШ НИШ ОНБОЕВИЧ, 
биология фанлари доктори, профессор 

ХАМРАЕВА ФЛОРА АБДУРАХМОНОВНА, 
биология фанлари номзоди, доцент 

ЭШ ОНКУЛОВ ОРТИКБОЙ ЭШ БОЕВИЧ, 
биология фанлари доктори, профессор

ТИББИ ЁТ ГЕНЕТИКАСИ

Абу Али ибн Сино номидаги тиббиёт нашриёти, Навоий к?часи, Зг

Таэфирият мудири Б.Мансуров 
Му^аррир Щ.Инотомова 

Техник му^аррир В.Мешчерякова 
Бадиий муцаррир М.Эргашева 

Рассом Щ. Мирфаёзов 
Мусазди^ СЛбдунабиева

ИБ № 2844

Босишга 04.05.2000 да рухсат этилди. Бичими 84хМ 8узг 
Газета кою зи. Офсет босма. Тип “Таймс” гарнитура. 

Ш артли босма табох, 9,66+вкл, 1,47. Ш артли б$ёк,-оттиски 15,54. 
Нашр.босма табоц. 9,27+вкл. 1,37. 17—98-ракамли шартнома. Жамв 

2000 нусха. 84 -ракамли буюртма. Нархи шартнома асосяда.

Узбекистон Республикаси Давлат матбуот кУмитасининг Тошкент 
китоб-журнад фабрикасида босилди. Юнусобод даласи, 

Муродов к^часи, 1.

www.ziyouz.com kutubxonasi




