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Охирги йилларда генларнинг полиморфизми туғма ривожланиш аномалияларини (ТРА) юзага келиши-

да алоҳида касб эгалламоқда. Генлар полиморфизмини ТРА ни келтириб чиқарувчи генетик омил дейиш мум-

кин. Инсон ирсий касалликлари, фило ва онтогенезнинг хар ҳил босқичларидаги, мутацияларда, экзо ва эндо-

ген сабабларга кўра намоѐн бўладиган патологияларидир. Бу патологияларни перинатал даврда ва эмбриоге-

незнинг эрта босқичларида аниқлаш мумкин. 
 

ПОЛИМОРФИЗМ ГЕНОВ И РАННЯЯ ДИАГНОСТИКА ВРОЖДЕННЫХ АНОМАЛИЙ РАЗВИТИЯ  

Г. Ш. Элтазарова 

Самаркандский Государственный медицинский институт, Самарканд, Узбекистан 

В последние годы особую роль в возникновении врожденных аномалий развития (ВПР) играют 

полиморфизмы генов. Можно сказать, что полиморфизм генов является генетическим фактором, вызывающим 

ВПР. Наследственные болезни человека – это патологии, возникающие на разных этапах филогенеза и 

онтогенеза, при мутациях, по экзо- и эндогенным причинам. Эти патологии диагностируются в перинатальном 

периоде и на ранних этапах эмбриогенеза. 
 

POLYMORPHISM OF THE GENES AND EARLY DIAGNOSIS OF CONGENITAL  

DEVELOPMENTAL ANOMALIES 

G. Sh. Eltazarova 

Samarkand State Medical university, Samarkand, Uzbekistan 

In recent years, gene polymorphisms have played a special role in the occurrence of congenital developmental 

anomalies (CMD). We can say that gene polymorphism is a genetic factor that causes congenital malformations. Hu-

man hereditary diseases are pathologies that occur at different stages of phylogenesis and ontogenesis, with mutations, 

for exogenous and endogenous reasons. These pathologies are diagnosed in the perinatal period and at the early stages 

of embryogenesis. 

Долзарблиги. Турли популяцияда генлар полифорфизми ўрганилган ва уларнинг ассо-

циацияси қуйидагича: IRF6, MDR1, MTHFR, ADH1A, ADH1B, ADH1C, MSX1, NAT2, 

CYP1A1, PVR2α1,  бу генлар ҳомилада ТРН (Қуѐн лаб/бўри танглай) ривожланишига олиб 

келувчи ген омилларидир. Россияда биринчи бўлиб ТРН бронхо-окулофацииал синдром 

(ВОFS) ДНК диагностикаси ишлаб чиқилди.  Мутация жойи TFAP2A генида яъний илгари 

маълум бўлмаган мутация TFAP2A генида аниқланган. 8 геннинг 10 полиморфизми ком-

плекс молекуляр – генетик текширилган. Демак генлар полиморфизмининг ТРА ривожла-

нишида ўрни борлиги маълум бўлди. Бу аниқланган генетик маркерлар ТРА ривожланиш 

хавфини кўрсатади (1,2, 5,6,9).  

Хромосомалар сонли аномалияси, геном мутациялар орасида энг кўп учрайди. Хромо-

сом аномалияларда 60-80% ҳомиланинг ўз-ўзидан тушиши юз беради. БЖССТ маълумотла-

рига кўра ҳар йили туғма ривожланиш аномалиялари билан туғлиш кўрсатгичи 4-6%ни 

ташкил қилади (3,4,7,8).  

Xenopus laevis, эмбрионларида ўтказилган тажрибалар шуни кўрсатдики, одамнинг 

frizzled-5 (hFz5) бу Wnt5a лигандининг рецепторидир ва Wnt5a/hFz5 сигналлари ўқнинг ин-

дукциясига воситачилик қилади. Шу билан бирга, каноник бўлмаган WNT5а, шунингдек, 

ҳужайра ва рецепторларнинг контекстига қараб, Ror1/2, RYK ва RTK билан боғланиб, 

ҳужайра пролиферацияси, қутбланиш, дифференциация ва апоптоздан тортиб, турли функ-
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цияларни бажариши кўрсатилган.  

WNT5а гени, шунингдек, аѐл репродуктив тизимининг пайдо бўлишида ва туғруқдан 

кейин ривожланиши, эстроген жараѐнида ҳужайра ва молекуляр жавобларнинг асосий ком-

поненти ҳисобланади (9,10,11).  

Умуман наслий патологияларнинг сабаблари бу генларнинг мутацияга учраши билан 

тушинтирилади. Ота ва онада наслий омилнинг бўлиши туғма ривожланиш аномалиялари 

билан туғилиш хавфини оширади. 

Мақсад ва вазифалари. Туғма ривожланиш аномалияларининг эрта ташхислаш 

мақсадида молекуляр-генетик жиҳатдан, генлар полиморфизимини WNT5А генини турли 

генотипик вариантларини ўрганиш. 

Тадқиқот материаллари ва текшириш усуллари. Самарқанд вилоят ―Она ва бола 

скрининг‖ марказида 2020-2021 йилларда йиғилган порсперктив материаллар. Тадқиқотлар-

да WNT5А генининг генотип полиморфизмни аниқлаш мақсадида тақдим этилган 100 та 

ҳомиладорларнинг биологик қон намуналаридан генетик тахлил тадқиқотлари ўтказилди. 

Уларнинг ҳомиласида ТРА аниқланган.  

Текшириш натижалари. Гетерозиготали генотип -21 нафарида (21%) аниқланди. 

Шундан қариндошлик даражаси 4 нафарида (19%) учради. Гетерозигот генотип фонида 

туғма ривожланиш аномалиялари қуйидагича таркиб топди. Таянч тизим ТРА 6 нафарида 

(28,6%): оѐқларнинг маймоқлиги 3 нафарида (50%), уларнинг 1 нафари (33,3%) қариндош 

никоҳ, ахондрогенезия, ҳомила бўйин соҳаси кистоз гигромаси + бармоқлар редукцияси би-

лан, эгиз ҳомиладорликни биринчисида акрания (краниорахшизис) + қўлида амелия ва  ик-

кинчи эгизакда фето фетал синдром иборат бўлди 1 нафардан (16,7%). Сийдик ажратиш ти-

зими ТРА 5 нафарида (23,8%) кузатилди. Улар, иккала буйрак пиелоэктазияси + мегауретер, 

иккала буйрак гидронефрози, қариндош никоҳларда. Буйраклар мультикистози + асцит би-

лан, уларда ҳам қариндош никоҳлик бўлган. Буйраклар поликистози ва ўнг буйрак гипопла-

зия +ривожланган кам сувлик билан 1 нафардан учраган (20%). Юрак қон томир тизими 

ТРАлари, туғма юрак нуқсонлари 4 нафарида (19%) аниқланди. 3 нафарида (75%) юрак ате-

риовентрикуляр клапани нуқсонилари + вентрикуломегалия билан, 1 нафарида (25%) юрак 

ўнг қоринчасидан иккта магистрал катта қон томирларни аорта ва ўпка артериясини 

чиқиши + вентикуломегалия билан. Бош мия ривожланиш аномалияси 3 нафарида (14,3%) 

юз берган. Гидроцефалия 2 нафарида (66,7%), шундан 1 нафарида қариндош никоҳлик 

мавжуд (50%), юқорида айтиб ўтлганидек 1 нафарида (33,3%) эгиз ҳомиладорликни бирин-

чисида акрания (краниорахшизис) + қўлида амелия ва  иккинчи эгизакда фето фетал син-

дром аниқланган. Ҳомиланинг ноиммун шиши + ҳомилани ривожланмай қолиши 2 нафари-

да (9,5%) топилди. Меъда ичак тизими ТРА, 1 нафарида (4,8%) гастрошиз кўринишида но-

моѐн бўлди. Ҳомила бўйин соҳаси кистоз гегромаси 1 нафарида (4,8%) учради.  

Шундай қилиб, гетерозтигот генотипда қариндошлик даражаси 4 нафарни (19%) таш-

кил қилди. ТРА орасида, таянч тизим ТРА 6 нафарида (28,6%), сийдик ажратиш тизими 

ТРА 5 нафарида (23,8%), юрак қон томир тизими ТРАлари, туғма юрак нуқсонлари 4 нафа-

рида (19%), бош мия ривожланиш аномалияси 3 нафарида (14,3%) ва ҳомиланинг ноиммун 

шиши + ҳомилани ривожланмай қолиши 2 нафарида (9,5%) топилди. Меъда ичак тизими 

ТРА, 1 нафарида (4,8%) гастрошиз кўринишида номоѐн бўлди. Ҳомила бўйин соҳаси кистоз 

гегромаси 1 нафарида (4,8%) учради.  

Гомозигот генотип 3 нафарида (3%) учради. Қариндошлик даражаси йўқ. Гоммозигот 

генотип фонида сийдик чиқариш тизими аномалиялари 2 нафарида (66,7%) – чап буйрак 

гидронефрози ва пиелоэктазия кўринишида намоѐн бўлди. 1 нафарида (33,3%) таянч тизими 

аномалияси, қўл панжаси ва бармоқлар редукцияси кузатилди. Гомозигот генотипда  қарин-

дошлик бирга учрамади. Гомозигот генотип фонида асосан сийдик ажратиш тизими ТРА 

аниқланди. 

Хулоса.  

1. Гетерозтигот генотип фонида ТРА орасида, таянч тизим ТРА 6 нафарида (28,6%), 
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сийдик ажратиш тизими ТРА 5 нафарида (23,8%), юрак қон томир тизими ТРАлари, туғма 

юрак нуқсонлари 4 нафарида (19%) аниқланди ва кейинги ўринларни бошқа тизим ТРА 

эгаллади. Гоммозигот генотип фонида сийдик ажратиш тизими 2 нафарида (66,7%) ва таянч 

тизими ТРА лари 1 нафарида (33,3%) аниқланди. 

2. Таянч тизим ТРА ва сийдик ажратиш тизими ТРА лари гетерозтигот – ва гоммози-

гот генотиплар фонида учради. Жами таянч тизим ТРА ва сийдик ажратиш тизими ТРА 7 

нафардан (33,3%) ташкил қилди.  

3. Қариндошлик фақат гетерозтигот генотипда кузатилди 4 нафарида (19%). 
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