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Annotatsiya: Ushbu maqolada Daun sindromuning kelib chiqish sabablari, genetik
mexanizmlarr hamda xavl omillari ilmiy asosda tahlil qilingan. Ota-onanimg yoshi, irsiy
translokatsivalar, ekologik va ptimorly sharoitlarming xromosoma anomalivalariga ta’sirt
voritilgan. Shuningdek, prenatal diagnostika va profilaktika yo‘nalishlarinmg ahamiyati
ko'‘rsatib o‘tilgan.
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Annotation: 7his article provides a scientific analvsis of the causes, genetic
mechanisms, and risk factors of Down syndrome. The influence of parental age, genetic
translocations, and environmental and social conditions on chromosomal abnormalities is
discussed. The importance of prenatal diagnosis and prevention is also highlighted.
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AHHOTANUA. B cmamve npedcmasien HAYYHGIU AHATU3 NPUYUH, SEHEMUYECKUX
MexaHuzmMos u ¢haxkmopos pucka cunopoma Jayna. O6cyscoaemcs eiusiHue 803pacma
pooumereil, ceHemu4yecKux mMpaHcioOKayull, a mMAakKdHce 3KONOSUYECKUX U COYUAIbHBIX
VCA08ULL HA XPOMOCOMHbIe aHomanuu. Taxdce noouepkusaemcs 8axiCHOCHb NPEeHAMAIbHOU
OUACHOCMUKU U NPOPUIAKIMUKUL.

KiarwueBble ciaoBa: cunopom [layna, mpucomus 21, ecenemuueckue ¢haxmopewi,
NpeHamabHasl OUACHOCMUKA, — XPOMOCOMHbLE aHoManuu, HACIe0CMBEeHHOCb,

Ouon0cULeCKUll pUCK.

Inson genetik tizimida yuz beradigan xromosoma o‘zgarishlari natijasida rivojlanadigan
kasalliklar orasida Daun sindromi (trisomiya 21) eng keng targalgan tug‘ma anomaliyalardan
bir1 hisoblanadi. Bu sindrom 1lk bor ingliz shifokori J. Langdon Daun tomonidan 1866-yilda
tavsiflangan bo‘lib, 1959-yilda fransuz genetigi J. Lejeune tomonidan uning genetik sababi -
21-xromosomaning ortiqcha nusxasi aniglangan. Ushbu sindrom imsonning jismoniy,
mtellektual va ytimoiy rivojlanishiga sezilarh ta’sir ko‘rsatadi va bugungi kunda ham tibbiyot,
genetika hamda maxsus pedagogika fanlarining dolzarb tadqiqot mavzusi bo‘lib qolmoqda.

Daun sindromi tug‘ma kasallik bo‘lishiga gqaramay, uning rivojlanishiga olib keluvchi
omillar ko‘p qirrali: biologik, ekologik, 1rsiy va yoshga oid jihatlar o‘zaro bog‘liq holda
namoyon bo‘ladi. Ushbu maqolada mazkur sindromning genetik asoslari, xavt omillar1 hamda
ytimoty-biologik sabablar tizimli yondashuv asosida tahlil gilinadi.

Daun sindromi asosan xromosoma anomaliyasi - 21-xromosomaning uchta nusxada

bo‘lishi natijjasida yuzaga keladi. Odatda insonda har bir hujayrada 46 ta xromosoma (23 juft)
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mavjud bo‘ladi, biroq Daun sindromida bu son 47 taga yetadi. Ushbu ortiqcha xromosoma
genetik axborotning buzilishiga olib keladi va bola organizmining rivojlanish jarayonida tizimh
o‘zgarishlarnm keltirib chiqaradi.

Biologik omillar ichida eng muhimlaridan birn - ota-onaning yoshi hisoblanadi.
Tadqiqotlar shum ko‘rsatadiki, 35 yoshdan oshgan ayollarda Daun sindromli bola tug‘ilishi
xavfl sezilarh darajada ortadi. Buning sababi shundaki, yosh o‘tgan sari tuxum hujayralarda
xromosomalar ajralish jarayoni (melotic nondisjunction) buzilishi ehtimoli ko‘payadi. 45
yoshdan keyin esa bu xavf 30 baravar ortadi.

Bundan tashqari, otaning yoshi ham muhim omul sifatida qayd etiladi: 40 yoshdan
oshgan erkaklarda spermatogenez jarayonidagi xatoliklar ortadi, bu esa genetik
mutatsiyalarning yuzaga kelishiga sabab bo‘lishi mumkin.

Shuningdek, irsty genetik moyillik holatlari ham mavjud. Masalan, translokatsion
shaklga ega Daun sindromi bo‘lgan oila a’zolarida keyingi avlodlarda bu sindromni meros
orqgali o‘tish ehtimoli yuqori bo‘ladi.

Inson genetik tuzilmasida ro‘y beradigan xromosoma anomaliyalari tug‘ma agly va
Jismoniy nugsonlarning asoslty manbalaridan bir1 hisoblanadi. Shunday patologiyalardan eng
keng tarqalgani — Daun sindromi (Trisomiya 21) bo‘lib, u 21-xromosomaning ortiqcha
nusxasl natjasida paydo bo‘ladi. Ushbu sindrom birinchi marta 1866-yilda inghz shifokori
Djon Langdon Daun tomonidan klinik jihatdan tasvirlangan, 1959-yilda esa fransuz genetigi
Jerom Lejeune tomonidan genetik sababi aniglangan.

Daun sindromi har 700-1000 yangi tugilgan boladan bittasida uchraydi va bu
ko‘rsatkich ona yoshiga bevosita bogliqdir. Ushbu kasallik bolaning intellektual, jismoniy,
nutqly va yjtimoly rivojlanishiga salbiy ta’sir ko‘rsatadi. Shu sababli, Daun sindromining kelib
chiqish sabablari, xavf omillart hamda oldini olish yo‘llarini chuqur o‘rganish bugungi tibbiyot,
genetika va maxsus pedagogika fanlarining dolzarb masalalaridan bir1 hisoblanadi.

Daun sindromining uchta genetik shakli mavjud:

Turi Tavsifi Kelib chiqgish sababi
) Meiotic
Hamma hujayralarda disuncti
: : : nondisjunction
Oddiy (Trisomiya 21) | 21-xromosoma uchta ! e
. (xromosomalar ajralishidagi
nusxada bo‘ladi.
xato)
Ba’'z hujayralarda Erta embrional
Mozaik shakl normal 46  xromosoma, | davrda hujayra bo‘linishida

ba’zilarida esa 47 ta mavjud. | xato

21-xromosomaning

: bir 1smi boshqa Genetik
Translokatsion shakl 4 .. I L i
Xromosomaga birikkan | translokatsiya, irsty omillar
bo‘ladi.

Daun sindromi rivojlanishida biologik omillar asosty o‘rin tutadi. Eng muhimlari
quyidagilardir:

e Ona yoshi: 35 yoshdan oshgan ayollarda Daun sindromli bola tugfilish xavfi keskin
ortadi. 25 yoshda bu ehtimol 1:1300 bo‘lsa, 40 yoshda 1:100 gacha oshadi.
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e Otaning yoshi: 40 yoshdan keyingi erkaklarda spermatogenezdagi xatoliklar genetik
mutatsiyalar ehtimolini oshiradi.

e Genetik meros: Translokatsion shakl irsiy tarzda ota-onadan o‘tish1 mumkin. Agar
ollada Daun sindroml bola tug‘illgan bo‘lsa, keyingt homiladorliklarda genetik maslahat zarur.

e Biokimyoviy jarayonlar buzilishi: Onaning metabolik muvozanati, gormonal
disbalans yoki ozuqaviy yetishmovchilik (masalan, folat kislotasi tanqishgl) genetik
o‘zgarishlarga olib kelish1 mumkin.

Daun sindromining kelib chiqishida fagat genetik emas, ekologik va yjtimoly omillar
ham muhim rol o‘ynaydi:

e Lkologik muhit: Radiatsiya, pestisidlar, kimyoviy zaharlar, ogir metallar bilan
ifloslangan muhit genetik materialning barqarorligini buzadi.

e Virush infeksiyalar: Homiladorlik davrida kechgan virushi kasalliklar (masalan,
qizamiq, toksoplazmoz, gripp) hujayra bo‘linish jarayonlariga ta’sir ko‘rsatadi.

e Onaning soglighh va turmush tarzi: Spirth ichimliklar, chekish, stress, noto‘g‘ri
ovqatlanish va uyqusizlik homilaning genetik rivojlanishiga salbiy ta’sir ko‘rsatadi.

o Psixologik stress: Homiladorlik davridagi psixologik bosimlar ham epigenetik
darajada ta’sir etuvchi omil sifatida e’tirof etilmoqda.

Hozirgt davrda Daun sindromini erta aniglash va oldim olish uchun zamonaviy
diagnostika tizimlari qo‘llaniladi. Bular:

1. Biokimyoviy skrining (PAPP-A va B-hCG testlar)) — 11-14 haftalik homiladorlikda
xavf darajasini aniqlaydi.

2. Ultratovush  tekshiruv  (UZI) — homilaning nugsonlari, bo‘yin orqa gatlami
galinhgini o‘lchash orqgali amqlik beradi.

3. Amniosentez va xorion biopsiyasi — xromosoma to‘plamini laborator tekshiruv
asosida tahlil qiladi.

4. Non-invaziv prenatal test (NIPT) — ona qomdagi DNK orqali xavfsiz tarzda
xromosoma anomaliyasini aniqlaydi.

Profilaktik choralarga esa ota-onalarning genetik maslahatdan o‘tishi, homiladorlikdan
oldin sog‘lom turmush tarzini yo‘lga qo‘yish, ekologik xavflardan saqlanish kiradi.

Daun sindromi mson genetik tizimidagi xromosoma ortigligi natijasida yuzaga
keladigan murakkab irsiy kasallikdir. Umi keltirib chiqaruvehi omillar genetik, biologik,
ekologik va ytimoly xarakterga ega bo‘lib, ularning o‘zaro ta’sirt bola rivojlanishiga chuqur
ta’sir ko‘rsatadi. Zamonaviy prenatal diagnostika, genetik maslahat va sog‘lom turmush tarzini
targ‘ib qilish orgali bu sindromning oldini olish imkoniyatlart kengayib bormogda. Shu bilan
birga, bunday bolalar uchun erta reabilitatsiya, maxsus ta’lim va psixologik qo‘llab-quvvatlash
dasturlarining ahamiyati juda katta.

Xulosa. Daun sindromi - genetik asosga ega bo‘lgan, ammo ko‘p omill etiologiyaga
ega murakkab holatdir. U 21-xromosomaning ortigcha nusxasi bilan bogliq bo‘lib, bola
organizmining jismoniy va intellektual rivojlanishiga sezilarli ta’sir ko‘rsatadi. Sindromning
kelib chiqishida asosan ota-onaning yoshi, genetik irsiyat, ekologik muhit va onaning sog‘lig'l
bilan bog‘lig omillar muhim o‘rin tutadi. Zamonaviy tibbiyotda erta prenatal diagnostika
usullarini keng qo‘llash, genetik maslahat tizimini rivojlantirish hamda sog‘lom turmush tarzini
targ‘ib etish orgali Daun sindromi bilan bog‘liq holatlarn1 kamaytirish mumkin. Shu bilan
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birga, maxsus pedagogika va reabilitatsiya tizimida bunday bolalarning ytimoly moslashuvi va
rivojlanishi uchun kompleks yondashuv zarurdir.
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