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Anatatsiya:Inson genomini o‘rganish zamonaviy biotibbiyotning eng

muhim yo‘nalishlaridan biridir. Genetik axborotning to‘liq tuzilishini bilish irsiy
kasalliklar, o‘smalar, metabolik buzilishlar, farmakogenomika va shaxsiy tibbiyot
sohalarida mislsiz imkoniyatlarni yaratadi. Avvalgi yillarda genomni o‘qish juda
murakkab, uzoq davom etuvchi va gimmat jarayon bo‘lgan bo‘lsa, hozirda
texnologik taraqqiyot hisobiga bu jarayon ancha tez, aniq va arzonlashgan. Inson
genomini aniqlashda qo‘llaniladigan zamonaviy usullar DNKning tuzilishini
nukleotid darajasigacha o‘qish, tahlil qilish va solishtirish imkonini bermoqda.
Quyida hozirgi kunda eng keng qo‘llanilayotgan texnologiyalar hamda ularning
afzalliklari yoritiladi. Ushbu maqolada dunyo miqyosida keng tarqalgan irsiy
kasalliklarning molekulyar asoslari, epidemiologik ko‘rsatkichlari va ularni
kamaytirishning samarali profilaktik choralari yoritilgan. Hamda genetik
kasalliklarning global uchrash chastotasi, genetik skrining, prenatal diagnostika va
populatsion profilaktika strategiyalarining afzalliklari tahlil qilindi.

Kalit so’zlar: Sanger sekvenirlash, CRISPR, Bioinformatika va genomik
analiz, xromasoma kasalliklari, genom, irsiy kasallik, profilaktika, genetik
skrining.
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Ncemonnos Komun TylryHoBuy
AccucteHt kadenpbl MEAUIIMHCKONW OMOJI0THH U reHeTUKH CamapKaHJICKOTro
roCyJ1apCTBEHHOTO MEIUIIMHCKOTO YHUBEPCUTETA

AHHoTauus:VM3ydeHne reHoMa 4esaoBeKa SBISETCA OJHUM M3 KIFOYEBBIX
HarpaBJI€HUl COBPEMEHHOM OWOMETUIMHBI. 3HAaHUE TMOJHOM CTPYKTYpHI
IF€HEeTUYEeCKOM  MH(POPMALMM  OTKPHIBA€T  YHUKAJIbHBIE  BO3MOXHOCTH B
JMArHOCTUKE HACJEJICTBEHHBIX 3a00JIeBaHMM, OHKOJOIMYECKHX IPOIIECCOB,
METa0OJMYECKUX HapylIeHW, a Takke B pa3BUTUU (APMAKOTCHOMHKU H
NEePCOHAIM3UPOBAHHOW MenuUUHBL. Eciu paHee cekBeHHMpOBaHHE I'eHOMa ObLIO
YpE3BBIYAWHO CJIOKHBIM, JUIMTEIBHBIM M JOPOTOCTOSAILIMM IIPOLIECCOM, TO
Oylarojiapsi TEXHOJOTMYECKOMY IPOTPECCY OHO CTaJO0 3HAYMTENIbHO ObICTpEe,
TouHee U JocrynHee. COBpPEMEHHBIE METOJbl HCCIENOBAHHUS IO3BOJISIOT
cuntbiBaTh CTpykTypy AHK Ha ypoBHE HYKJIEOTHIOB, MPOBOJIUTH TIIyOOKHIA
OnoMH(OpMAllMOHHBI aHaIUM3 M CpaBHEHHE. B cTaThe oOcCBelleHbl Hauboiee
pacnpocTpaHEHHBIE BO BCEM MHUpPE HACIEACTBEHHblE 3a00JeBaHUs, MX
MOJIEKYJISIDHBIE OCHOBBI, JMUIEMHUOJIOTMUECKUE TMoKa3zaTteau U 3PQPEeKTUBHBIC
npopuiaktTuueckue Mepol. Kpome Toro, paccMoTpeHsl rioOajibHas dYacToTa
FCHETUYECKUX  IIaTOJIOTHM,  IPEUMYLIECTBA  I'E€HETUYECKOIO  CKPUHUHIA,
MpeHaTAIbHON JUATHOCTUKH U MOMYJIALMOHHBIX MPOPUIAKTUYECKUX TPOrPAMM.

KuarwueBble  caoBa:  cexkBeHupoBanue 1o  Conrepy, CRISPR,
OunonHpopMaTKa M TEHOMHBIM aHalu3, XPOMOCOMHBIE OOJIE3HH, TEHOM,
HACJEe/JICTBEHHbIE 3a00JieBaHUs, MNPOPUIAKTUKA, TE€HETUYECKUM CKpUHUHT,

texaosoruu NGS.
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Abstract:The study of the human genome represents one of the most
significant directions of modern biomedicine. Knowledge of the complete structure
of genetic information provides unparalleled opportunities in the diagnosis of
hereditary diseases, oncological disorders, metabolic syndromes, as well as in the
development of pharmacogenomics and personalized medicine. While genome
sequencing used to be a complex, time-consuming and expensive process,
technological progress has made it faster, more accurate, and more affordable.
Contemporary genomic technologies enable the reading of DNA structure at the
nucleotide level, performing advanced bioinformatic analysis and comparative
genomics. This article highlights the molecular basis and epidemiological
indicators of the most widespread hereditary disorders worldwide, as well as
effective strategies for reducing their incidence. Additionally, global prevalence
rates of genetic diseases, the advantages of genetic screening, prenatal diagnostics,

and population-based preventive approaches are discussed.
Keywords: Sanger sequencing, CRISPR, bioinformatics and genomic
analysis, chromosomal disorders, genome, hereditary diseases, prevention, genetic

screening, NGS technologies.

Kirish:Genetik kasalliklar dunyo bo‘yicha salomatlikni saqlash tizimi
oldidagi eng jiddiy muammolardan biridir. Har yili millionlab bolalar turli
darajadagi irsiy genetic nuqgson  bilan tug‘ilmoqda. Sickle cell anemiya,
tallasemiya, Daun sindromi, gemofiliya va kist fibroz kabi kasalliklar ayrim
hududlarda yuqori uchrash chastotasiga ega.Jumladan; Sickle cell anemiya Afrika
aholisi orasida 2—3% gacha, Tallasemiya Janubiy Osiyoda yuqori bo‘lib, ayrim
hududlarda tashuvchilar 10-15% ni tashkil etadi.

"Ixonomuka u conuym' Nel2(139) 2025 www.iupr.ru



Insonning 46 ta xromosomasida turli ko‘rinishdagi genetik kasalliklar paydo
bo‘lishi mumkin. Ular: Trisomiya, monosomiya-Daun, Patau, Edvards,
Klaynfelter, Terner va boshqalar. Xromasoma  o‘zgarishlari (deletsiyalar,
duplikatsiyalar, inversiyalar, translyokatsiyalar) DiGeorge, Cri-du-chat, Wolf—
Hirschhorn, Filadelfiya xromosomasi va boshqalar.

Adabiyotlar tahlili va metodologiyasi:1. Insondagi 46 ta xromasomani
aniglashda dunyoda va bizda quyidagi usullardan foydalaniladi; Epidemiologik
ma’lumotlar WHO Genetic Diseases Database, PubMed va OMIM ma’lumotlar
bazasida, Irsiy kasalliklarni aniqlash usullari; PCR,Sanger sekvenslash,yangi
avlod sekvenslashi (NGS), FISH,,microarray gen chip tahlili usullari mihim
ahamiyatga ega.

1.Sanger sekvenirlash usuli-Sanger usuli genom tahlilining klassik usuli
hisoblanadi. U DNK =zanjirining sintezini to‘xtatuvchi dideoksinukleotidlardan
foydalanadi. Juda aniq natija beradi..Kichik gen segmentlarini o‘qishda yuqori
darajada ishonchli.lekin juda sekin.katta genomlarni o‘qish uchun mos emas.

2. Keyingi avlod sekvenirlash (NGS — Next Generation Sequencing)

NGS texnologiyalari genomni millionlab fragmentlarga bo‘lib, ularni parallel
tarzda o‘qishga asoslanadi. Juda katta hajmdagi DNKni juda tez o‘qiydi.Xarajatlar
ancha past.Kasalliklarning genetik sabablarini aniglashda keng qo‘llanadi.
NGS texnologiyalariga kiradi:lllumina sekvenirlash Ion Torrent SOLiD
platformalari-Ular irsiy kasalliklar diagnostikasi, onkologiyada mutatsiyalarni
aniqlash va farmakogenetik tadqiqotlarda keng ishlatiladi.

3. Uchinchi avlod sekvenirlash (3rd Generation Sequencing)-Bu texnologiya
DNKni gismlarga bo‘lmasdan, uzun o‘qish usulida (long-read sequencing) o‘qish
imkonini beradi.PacBio SMRT (Single Molecule Real-Time).Oxford Nanopore
TechnologyMurakkab genom sohalarini to‘g‘ri o‘qiydi.Struktural variantlar va
genomdagi katta o‘zgarishlarni aniqlaydi.Real vaqt rejimida natija beradi.

4. Genotiplash va mikrochip texnologiyalari-bu usul butun genom bo‘ylab

millionlab SNP-larni (bir nukleotidli olimorfizmlar) aniglaydi. Populyatsion
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genetikada kasallik xavfi bilan bog‘liq markerlarni topish~Shaxsiy tibbiyot
dasturlarida foydalaniladi.

5. CRISPR asosida genom tahlili-CRISPR-Cas tizimi nafaqat genlarni
tahrirlash, balki ularni aniqlashda ham ishlatiladi Juda aniq va sezgir. Muayyan
mutatsiyani tez aniqlaydi. Molekulyar diagnostikada istigbolli usuli

6. Bioinformatika va genomik analiz-Genomni o‘qishning o‘zi yetarli emas
— uni tahlil qilish ham shunchalik muhim. Nukleotid ketma-ketliklarini
solishtiradi.Mutatsiyalarni ~ aniqlaydi.Kasalliklar ~ bilan = bog‘liq  genlarni
belgilaydi.NGS natijalarini gayta ishlash uchun maxsus algoritmlar va sun’iy
intellekt texnologiyalari qo‘llaniladi.

Muhokama va tahlil: Insonning 46 ta xromosomasida uchrashi mumkin
bo‘lgan xromosomal kasalliklarni 23 juft xromosoma mavjudligi, shundan 22 juft
autosoma + 1 juft jinsiy xromosoma (XX yoki XY)dan iboratligini inobatga olib
insonlar genomidagi kasalliklar ikkita katta guruhga bo ‘ldik.

I. AUTOSOMAL XROMOSOMALAR (1-22); I-xromosoma
kasalliklariga 1p36-deletsiya sindromi — O°ta og‘ir rivojlanish kechikishi,
tutqanoq, mushak zaifligi.Charcot—-Marie—Tooth 2A-Neuroblastoma bilan bog‘liq
deletsiya.  2-xromosoma  kasalliklari-2q37-deletsiya  sindromi,Waardenburg
sindromi (2-toifa), ACHONDROPLAZIYA (FGFR3 mutatsiyasi). 3-xromosoma
kasalliklari-3p-deletsiya  sindromi,Von Hippel-Lindau kasalligiMLL gen
translokatsiyalari  (leykemiya). 4-xromosoma  kasalliklari-W olf—Hirschhorn
sindromi (4p—),— Og‘ir aqliy zaiflik, yuz deformatsiyasi.5-xromosoma kasalliklari-
Cri-du-chat sindromi (5p-deletsiyasi),Mushukcha yig‘isi, mikrotseliya, yurak
nugsonlari.6-xromosoma kasalliklari-6q-deletsiyalar, HLA sistemasi bilan bog‘liq
autoimmun kasalliklar
7-xromosoma  kasalliklari-Williams  sindromi (7ql1.23-deletsiyasi)— “Elf”
qiyofasi, yurak stenozlari, 1jtimoty faol xulq.8-xromosoma kassaliklari-8p-
deletsiyasi sindromi, Langer—Giedion sindromi (trichorhinophalangeal disorders).

9-xromosoma kasalliklari-Filadelfiya xromosomasi t(9;22),— Surunkali mieloid
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leykemiya.Tuberous  sclerosis (TSCI1).  10-xromosoma  kasalliklari-RET
mutatsiyasi — MEN2A, MEN2B,10q-deletsiyasi./ /-xromosoma kasalliklari-
WAGR sindromi (11p-deletsiyasi),~ Wilms o°‘smasi, ko‘rlik, genitourinar
defektlar.Beckwith—Wiedemann sindromi. [2-xromosoma kasalliklari-Pallister—
Killian mozaik tetrasomiya 12p.12qg-deletsiya. [/3-xromosoma kasalliklari-Patau
sindromi  (13-trisomiya),Retinoblastoma  (RBI deletsiya). /4-xromosoma
kasalliklari-Robertson translyokatsiyalari (Daunning irsiy shakli).14q-deletsiyalar
15-xromosoma kasalliklari-Prader—Willi sindromi (15g-deletsiyasi) Angelman
sindromi (15g-deletsiyasi).— Ikkalasi imprinting bilan bog‘liq./6-xromosoma
kasalliklari-16p11.2 mikrodeletsiya,~ Autizm bilan bog‘liq.16p-duplikatsiya
sindromi-/ 7-xromosoma kasalliklari,Miller—Dieker sindromi (17p-
deletsiyasi).Neurofibromatoz-1 (NF1).

18-xromosoma  kasalliklari-Edvards  sindromi  (18-trisomiya),18q-deletsiyasi
sindromi./ 9-xromosoma kasalliklari-19p13-deletsiyalar,Qon 1ivish faktorlaridagi
gen mutatsiyalari.20-xromosoma kasalliklari-20p-deletsiya,Albright
osteodistrofiyasi  (GNAS).2/-xromosoma  kasalliklari-Daun  sindromi  (21-
trisomiya),Mozaik trisomiya 21.22-xromosoma kasalliklari-DiGeorge sindromi
(22q11.2-deletsiyasi),Immun tanqislik, yurak nugsonlari.Katzen—Schreier sindromi
(22q13).Filadelfiya xromosomasi (22 ishtirokida)

II. JINSIY XROMOSOMALAR (X va Y);X-xromosoma bilan bog‘liq
kasalliklar-Terner sindromi (45,X) Klaynfelter sindromi (47,XXY)Triple X
(47,XXX),Fragile X sindromi (FMR1) X-bog’liq holda ressesiv va dominan holda
o‘tkaziladigan kasalliklar:Gemofiliya A va B,Duchenne mushak distrofiyasi,X-
bog‘liq intellektual nugsonlarAlport sindromi,Y-xromosoma bilan bog‘liq
kasalliklar-XYY sindromi (47,XYY) AZF deletsiya sindromi,— Erkak
bepushtligi.SRY geni mutatsiyasi,Jinsiy differensiasiya buzilishi.

Dunyoda eng ko’p tarqalgan irsiy kasalliklarga; Sickle cell anemiya (HBB
geni)- 30% Afrika, AQSHda, Tallasemiya-(HBB geni)- 12% O‘rta Osiyo, Janubiy
Sharqiy Osiyo, Kist fibroz-(CFTR geni)- Yevropa, Shimoliy Amerika, Gemofiliya
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A (F8 geni)-10%, shuningdek Daun sindromi 15% dunyo bo’ylab bir tekis
targalgani aniqlangan.

XULOSA: Inson genomini aniqlashning zamonaviy usullari tibbiyot va
biologiyada yangi davrni boshlab berdi. Sanger sekvenirlash asos bo‘lib xizmat
qilsa, NGS texnologiyalari genomni tez va keng ko‘lamda o‘qish imkonini berdi.
Uchinchi avlod texnologiyalari esa genomning murakkab tuzilmalarini ham
aniqlashga yordam  bermoqda. Genotiplash, = CRISPR-diagnostika va
bioinformatika esa genetik ma’lumotlardan amaliy foydalanish imkonini yanada
kengaytirdi. Bu usullar yordamida irsiy kasalliklar diagnostikasi, shaxsiy tibbiyot,
onkologiya va farmakogenomika sohalarida katta yutuqlarga erishilmoqda.

Genetik kasalliklarni kamaytirishda quyidagicha profilaktik algoritmdan
foydalanish samarali ekanigi aniqlandi; Populyatsiya tahlili —Genetik xavf
guruhlarini aniglash —Skrining va laborator diagnostika —Prenatal va
preimplantasion diagnostika —Genetik maslahat —Sog‘lom turmush tarzi va
profilaktika choralari —Kasalliklarni kamaytirish.

Yugoridagi kasalliklarni kamaytirish uchun integratsiyalashgan yondashuv
zarur. Genetik skrining, prenatal diagnostika va aholiga genetik maslahat berish
eng samarali profilaktik choralar sirasiga kiradi. Yangi avlod sekvenslashi
kasalliklarni erta aniglash imkoniyatini kengaytirish tibbiyotning asosini tashkil
qiladi..
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