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“ODAMLARDA UCHRAYDIGAN IRSIY KASALLIKLAR
VA ULARNI OLDINI OLISHDA QILINGAN ISHLAR”

Masharipov Muzaffar Rashidbekovichning

Xorazm vilayati Xiva shahar Ogahiy ijod maktabi biologiya fani o ‘gituvchisi

Annotatsiya. Ushbu magolada irsiy kasalliklarning turlari, ularning kelib
chigishi va hozirda ularga kurashishyo'llari hagida, ularningzararli ogibatlari
hagida ma'lumot berilgan. Bu magolada hozirda bunday kasalliklar bilan kurashib

kelayotgan mutaxassislarimizni ham ko'rishimiz mumkin.

Kalitso'zlar: irsiy kasalliklar, Avtosomal dominant meros, Avtosomal retsessiv
meros, Polygenik meros, Mitoxondriyal meros, Kistik fibroz, Fenilketonuriya, Leber

tug'ma Amauroz.

Vaqt o'tishi bilan tibbiyot kabi ilmlar tobora rivojlanib bormoqda, bu narsa umr
ko'rish davomiyligini, uning sifati va farovonligini sezilarli darajada oshirishga
imkon berdi. Shu tufayli, bugungi kunda bir vaqgtlar o'lik holatga olib kelgan
kasalliklarning aksariyati muvaffagiyatli davolanishi mumkin, ayrim hollarda
kasallikning o'zi ham yo'q gilingan. Shunga garamay, tibbiyot uchun OITS, saraton
yoki diabet kabi katta muammolarni keltirib chigaradigan har xil turdagi kasalliklar
mavjud. Ularga go'shimcha ravishda, ota-bobolarimiz tomonidan yugtirilgan va
asosan davosi bo'lmagan genlar bilan bog'liqg bo'lgan kasalliklarning katta guruhi
mavjud (garchi ba'zida simptomlarni kamaytiradigan yoki sekinlashtiradigan yoki
tuzatadigan, kamaytiradigan muolajalar topilsa ham yoki mavzuda va ularning
kundalik hayotida yuzaga keladigan ta'sirni yo'q qilish). Biz to'plam hagida
gapiramiz irsiy kasalliklar, biz ushbu maqola davomida aks ettiradigan kontseptsiya.
Irsiy kasalliklar: ular nima?

Irsiy kasalliklar to'plami deb ataladi naslga, ya'ni ota-onadan bolalarga,

genlarni yugtirish orgali yugish xususiyatiga ega bo'lgan kasalliklar va kasalliklar.
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ularni Keltirib chigaradi. Shunday qilib, bu xromosoma, mitoxondrial yoki
Mendeliya darajasida paydo bo'ladigan va ota-bobolarimizdan kelib chiggan genetik
mutatsiyalar mavjud bo'lgan kasalliklardir. Ota-onalardan biri uchun paydo
bo'ladigan meros turiga garab buzilish yoki kasallikni namoyon gilishi har doim ham
zarur emas: ehtimol u kasallikning boshlanishiga turtki bermaydigan retsessiv gen
tashuvchisi bo'lishi mumkin. u yoki u, lekin bu avlodlarda rivojlanishi mumekin.

Bunga e'tiborni garatish muhimdir genetik kasalliklar va irsiy kasalliklar,
albatta, sinonim emas. Va shunga garamay, barcha irsiy kasalliklar genetik bo'lsa-
da, hagigat shundaki, teskari munosabatlar doimo paydo bo'lishi shart emas: oilaviy
tarixisiz paydo bo'ladigan de-novo, 0'z-o'zidan paydo bo'ladigan mutatsiyalar
natijasida kelib chigadigan genetik kasalliklar mavjud.

Kasallik irsiy bo'lishi uchun, uning paydo bo'lishi bilan bog'lig bo'lgan genlar
va mutatsiyalar jinsiy hujayralarda, ya'ni yangi mavjudotning bir gismini tashkil
etadigan sperma va yoki ovullarda bo'lishi kerak. Aks holda biz irsiy emas, balki
irsiy kasallikka duch kelamiz. Genlarning targalish turlarida, irsiy kasalliklar
gayerdan kelib chigishini bilish uchun mutatsiyaga uchragan genni yuborishi
mumkin bo'lgan genetik yugishning ko'p usullarini hisobga olish kerak. Shu
ma'noda, genetik uzatilishning ba'zi asosiy usullari quyidagicha.

1.Avtosomal dominant meros. Merosning asosiy va eng yaxshi ma'lum bo'lgan
turlaridan biri autosomal dominant meros bo'lib, unda jinsiy bo'lmagan yoki
autosomal xromosomalardan birida mutatsiya bo'ladi. Dominant gen har doim ifoda
etiladigan gen bo'ladi, shuning uchun unda kasallikning paydo bo'lishi bilan bog'liq
bo'lgan mutatsiya bo'lsa, u 0'zini namoyon qgiladi va rivojlanadi. Bunday holatda, har
bir bolada kasallikni namoyon qilish ehtimoli 50% bo'ladi (dominant genni kim
meros qilib olganiga garab). U to'lig penetratsiyaga ega bo'lishi mumkin (bitta allel
boshqgasiga ustunlik giladi) yoki to'ligsiz (ikkita dominant gen meros bo'lib olinadi,
meros qilib olingan xususiyatlar ota-onadan kelib chigadigan narsalarning
aralashmasi)

2.Avtosomal retsessiv meros. Autosomal retsessiv meros - bu retsessiv genda

mutatsiya yoki alteratsiya bo'lganida paydo bo'ladi va bu yangi avlodga o'tadi. Endi
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bu o'zgarish retsessiv genda ekanligi xromosomaning bir nechta allelida mavjud
bo'Imaguncha kasallik rivojlanmasligini anglatadi. ushbu genning nusxasiga ega
bo'lish buzilish paydo bo'lishi kerak degani emas. Buning paydo bo'lishi uchun
genning har ikkala alleli uchun ham mutatsiyani ko'rsatishi kerak bo'ladi, ya'ni ota
va ona kasallikning rivojlanishi uchun genning o'zgartirilgan nusxasini bolaga
etkazishlari kerak.

3.Jinsiy alogaga bog'lig irsiyat. Yugtirish uchun ular jinsiy hujayralarga
go'shilishi kerak bo'lsa-da, irsiy kasalliklarning aksariyati autosomaldir, ya'ni
o'zgarish jinsiy yo'l bilan o'tadigan xromosomalarning birida mavjud. Ammo boshga
kasalliklar jinsiy xromosomalarning nusxalari orgali uzatiladi, X yoki Y. Fagatgina
genetik darajadagi erkaklar Y xromosomalarini olib yurishadi, agar bu
xromosomada o'zgarishlar bo'lsa, u fagat ota-onadan erkak bolalarga yugishi
mumkin. O'zgarish X xromosomasida sodir bo'lgan taqdirda, ular jinsidan gat'iy
nazar ikkala ota-onadan ham o'z farzandlariga yugishi mumkin.

4.Polygenik meros. Genetika merosining avvalgi ikki turi monogen, ya'ni bitta
genga bog'lig. Shunga garamay, ko'pincha kasallikning boshlanishi bilan bog'lig
bo'lgan bir nechta genlar mavjud. Bunday holda biz poligenik meros hagida
gaplashamiz.

5.Mitoxondriyal meros. Garchi ular avvalgilar kabi tanigli yoki keng targalgan
bo'lmasa-da, xromosomalarda mavjud bo'lgan DNKdan kelib chigmaydigan turli xil
irsiy kasalliklar va kasalliklar mavjud, ammo uning kelib chigishi mitoxondriya deb
ataladigan organoidlarda. Ushbu tuzilmalarda biz DNKni ham topishimiz mumkin,
garchi bu holda u fagat onadan kelib chiggan bo'lsa.

Shunday qilib irsiy kasalliklarga misollarni keltirib o'tsak. Minglab
kasalliklarni topish mumkin bo'lgan ko'plab irsiy kasalliklar mavjud. Birog, ba'zi bir
irsiy kasalliklarga yuz va ism qo'yish uchun, quyida biz sizga jami o'nlab misollarni
goldiramiz (ularning ba'zilari taniqli).

Xantington kasalligi. Xantington kasalligi, ilgari Xantington Xxoreyasi deb
nomlangan, to'liq penetran autosomal dominant yugish bilan irsiy kasallik. Ushbu

kasallik boshga alomatlar gatori harakat o'zgarishini keltirib chigaradigan
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(harakatlanayotganda mushaklarning beixtiyor gisgarishi tufayli ular bajaradigan
xoreologik harakatni ta'kidlab), shuningdek, kognitiv funktsiyalarni va aynigsa
funktsiyalarni boshqaruvchilarning chuqur o'zgarishini keltirib chigaradigan
progressiv neyrodejeneratsiya bilan tavsiflanadi. , vaqgt o'tishi bilan yomonlashadi.

Akondroplaziya. Achondroplasia - bu genetik kasallik bu mittiizmning asosiy
sababi bo'lgan xaftaga va suyak shakllanishida o'zgarishlarni keltirib chigarishi bilan
tavsiflanadi. Garchi ko'p hollarda (taxminan 80%) biz o0'z-o'zidan paydo bo'lgan
mutatsiyalar bilan shug'ullansak ham, ularning 20 foizida mutatsiya meros bo'lib
o'tgan oilaviy tarixning mavjudligi kuzatiladi. Bunday hollarda autosomal dominant
nagsh kuzatiladi, unda mutatsiyaga uchragan genning bir chashka kasalligini keltirib
chigarishi mumkin (agar ota-onalardan biri bu kasallikka chalingan bo'lsa, ularning
farzandlarida akondroplaziya rivojlanish ehtimoli 50%). Asosiy bog'liq genlar
G1138A va G1138C.

Talassemiya. Resessiv autosomal meros orgali meros gilib olingan gon bilan
bog'lig yana bir kasallik bu talassemiya. Ushbu kasallik gemoglobinning ma'lum
gismlarini sintez qilishda qiyinchilik tug'diradi (aynigsa alfa globin), kamroq
miqdordagi qizil gon hujayralari paydo bo'lishiga olib keladigan va hatto turli
darajada va og'irlikdagi anemiyalarni keltirib chigaradigan narsa (garchi davolanish
bilan ular normal hayot kechirishlari mumkin bo'lsa).

Fenilketonuriya. Fenilketonuriya - bu irsiy kasallik, autosomal retsessiv meros
orgali olinadi va bu bilan xarakterlanadi fenilalanin gidroksilaza yo'gligi yoki
etishmasligi, fenilalaninni tanada to'planib goladigan tarzda parchalashga qodir
emasligini keltirib chigaradigan narsa. Bu miyaning shikastlanishiga olib kelishi
mumkin va u odatda etuklikning kechikishi, intellektual qobiliyatsizlik, nazoratsiz
harakatlar va hatto tutilishlarni, shuningdek siydik va terning o'ziga xos hidini
keltirib chigaradi.

Xulosa qilib aytadigan bo'lsak, Hozirgi davrda tibbiyotimiz oldida turgan
asosiy vazifalardan biri yaqin garindoshlar orasidagi nikohlardan kelib chigadigan
zararli ogibatlar, asoratlar hisoblanadi. Bunday zararli ogibatlar ta'sirida qanchadan

gancha oilalarning farzandlarini nogiron tarzida tug'ulayotganini ko'rishimiz
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mumkin. Bunday turdagi kasalliklarning oldini olish uchun tibbiyot-genetik
konsultatsiyalari, reproduktiv markaz, skliring markazlari faoliyat ko'rsatib

kelmoqda.
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