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SO*‘Z BOSHI

Ushbu darslik - pedagogika oliy o*‘quv yurtlarining defektologiya
yo‘nalishi talabalari uchun yozilgan. 0 ‘quv reja bo‘yicha Odam ge-
netikasi predmeti 1-semestrda o‘tiladi, chunki bu yo‘nalish talabalari
mutaxassis predmetlari uchun zarur boigan irsiy kasalliklaming
kelib chigish sabablari, patologiyasi, irsiyat sababli insonlarda vujud-
ga keladigan aqliy qologlik va jismoniy rivojlanish nugsonlari kabi
maiumotlardan xabardor boiishlari lozim. Qolaversa genetik jihat-
dan savodxon boiish respublikada yashayotgan har bir inson o0‘z
sogiigini saglashi, buning uchun ekologik toza muhitda yashashga
intilishi, atrofdagi mutagen omillar ta’siridan o‘zini himoya qilishi,
0°‘z shajarasini tuzganda qaysi irsiy kasalliklarga, ganday dorilarga
moyilligini aniglashi, garindoshlar orasidagi nikohlanishda ruhiy
va jismoniy kamchilikli farzandlaming tugilish sabablarini bilishi
uchun zarurdir. Darslikni yozishda mualliflar xorijiy tillarda nashr
gilingan adabiyotlardan mahalliy sharoitni e’tiborga olgan holda foy-
dalanganlar. Darslikda odam genetikasi fani rivojlanishining keyingi
yutuglari gamrab olingan. Darslik o‘zbek tilida birinchi marotaba
nashr gilinayotganligi uchun ayrim kamchiliklar uchrashi mumkin.
Darslik hagida oz fikr-mulohazalarini bildirganlarga mualliflar ja-
moasi cheksiz minnatdochilik bildiradilar.



| BOB.
KIRISH. ODAM GENETIKASINING
TADQIQOD METODLARI

Tayanch tushunchalar: genetika, irsiyat, o zgaruvchanlik, ir-
siylanish, mutatsiya, ontogenetik o zgaruvchanlik, modifikatsion
0 zgaruvchanlik, genotip, xromosoma, genetikaning rivojlanish bos-
gichlari, duragaylash metodi, sitogenetik metod, egizaklar metodi,
molekulyar genetik metod, populyatsion statistik metod, genetikani
boshqgafanlar bilan alogasi, genetikani nazariy va amaliy ahamiyati.

1.1. Kirish. Odam genetikasi genetika fanining bir shoxobchasi
bo‘lib, u odamdagi irsiyat va o°‘zgaruvchanlikni o‘rganadi. Odam
genetikasi antropologiya va tibbiyot bilan uzviy alogadordir. Odam
genetikasi shartli ravishda antropogenetika va tibbiyot genetikasidan
tashkil topgan. Antropogenetika odam organizmidagi normal belgi-
xususiyatlarini, tibbiyot genetikasi esa uning patologiyasi, ya’ni irsiy
kamomatlaming irsiylanishini tadqiq giladi.

1.2. Odam genetikasi fanining rivojlanish tarixi. Ota-ona belgi-
xossalarining kelgusi avlodga berilish muammosi bilan odamlar mil-
loddan oldingi davrlarda ham gizigganlar. Bu sohada olimlar oz fikr-
larini bayon etganlar. Xususan, gadimgi yunon olimlaridan Gippokrat
odam urug‘ining hosil boiishida tananing barcha a’zolari gatnashadi,
urug‘dan o°‘z navbatida odam tanasi rivojlanadi, sog‘ odamdan sog*
farzand tug‘iladi, deb ta’kidlab o‘tgan.

Avristotelning gayd qilishicha, kelgusi avlod uchun ona organiz-
mi asosiy material beradi. Ota urugi esa uni harakatga keltiradi xo-
los. Agar ota baquvvat bo‘lsa o‘g‘il, ona kuchli bo‘lsa giz farzand
tugiladi. Shu sababli o‘g‘il - otaga, giz - onaga o‘xshash degan
tasawumi ilgari surgan.

XVII asrda birinchi marotaba hujayrani mikroskop orgali ko‘rgan
A.Levenguk urug‘da shakllangan odam organizmi bor, ona esa uni
dunyoga keltiradi, deb ugtirgan.

Fagat, XVIII asrga kelib odamdagi ba’zi belgilaming avloddan-
avlodga berilishi hagida to‘g‘ri tasavvur paydo boigan. Masalan,



1752-yil Mopertyu odamlaming to‘rt avlodida polidaktiliya (barmog-
lar sonini beshtadan ortiq bo‘lishi)ni kuzatib, bu belgining naslga be-
rilishi ham ota, ham onaga bogiiq ekanligini e’tirof etgan.

Ingliz shifokori Adams o0°‘zining «Taxmin qiluvchi irsiy kasal-
lik xossalari to‘g‘risida» deb nomlangan asarida odamlarda yashi-
rin holda tug‘ma kasallik omillari mavjud, ular yaqin garindoshlar
nikohida ro‘yobga chigadi, lekin ular tug‘ilganda birdaniga emas, ke-
yinchalik paydo bo‘lishi mumkin, bunda muhit omillarining ma’lum
darajada roli bor, degan. Uning fikricha irsiy kasalliklarga duchor
bo‘lgan shaxslaming urchishi pasaygan holatda boigani sababli bun-
day kasalliklar keyingi avlodlarda yo‘qolishi mumkin.

1820-yili nemis olimi Nasse gon ivimaslik - gemofiliya kasalligi
erkaklar orgali kelgusi avlodlarga berilishini ma’lum gilgan.

Ingliz olimi Galton «Iste’dod va fe’l-atvorni irsiylanishi»
(1865) va «Iste’dod irsiylanishi» (1869) nomli asarida mashhur
odamlar shajarasini o‘rganib, ham ruhiy holat, ham jismoniy ri-
vojlanish irsiylanadi, degan xulosaga keldi. U belgi-xossalaming
irsiylanishida ota-ona organizmlarining teng gimmatga ega ekan-
ligini e’tirof etdi. Olim fikriga ko‘ra fagat qobiliyat, iste’dodgina
emas, balki boshga ruhiy, biologik xossalar, chunonchi spirtli
ichimliklarga, darbadar hayot kechirishga moyillik, sil, yurak xas-
taliklari, uzoq yashashlik, hatto axlog, xudojo‘ylik ham nasldan-
naslga beriladi. Galton odam rivojlanishida irsiyatning roli muhim-
ligini isbotlab, fanga egizaklar metodikasini joriy etgan. Olim
tabiiy tanlanish hagidagi Charlz Darvin ta’limotini odamzodga
tatbiq etish yoii bilan jamiyatda iste’dodli, gobiliyatli shaxslarni
ko‘paytirishni taklif etdi. Bu bilan odam genetikasida g ‘ayriilmiy
nazariya hisoblangan yevgenika ogimiga asos soldi. Galton yevge-
nika tushunchasi ostida «odamlar avlodini yaxshilash» ta’limotini
ilgari surdi. U yevgenikani uch bosgichda olib borishni tavsiya
etdi.

Birinchi bosgichda odam irsiyati o‘rganilib, har bir odam o0‘z
irsiyati hagida to‘lig ma’lumotga ega boiishi lozim.

Ikkinchi bosgichda odam irsiyati hagidagi maiumotlarga
asos-lanib insonlaming jismoniy va ruhiy faoliyatini yaxshilashga
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yo‘naltirilgan nikohlami amaliyotga joriy etish inson nasliga zi-
yon keltiruvchi nikohlarga to‘sqinlik giluvchi gonunlami yaratishni
ko‘zda tutish.

. Uchinchi bosgichda odamlar irsiyat hagida to‘liq ma’lu-
motlarga ega boiganlaridan so‘ng jamiyatda yaxshi avlodni vujudga
keltiruvchi nikohlar 0‘z-o0‘zidan sodir bo‘ladi, deydi.

Dastlab yevgenika ogimi barcha mamlakatlarda shiddat bilan ri-
vojlanadi. Lekin 1930-40-yillarda yevgenika ogimining «negativ»
holatlari namoyon bo‘la boshladi. Yevgenikani targ‘ib gilish bilan
bog‘liq holda bir irq yoki millatni boshgalari ustidan hukmron boiish
g‘oyasi yoki irglami, millatlami tabaqgalarga ajratish kabi g‘ayri-
ilmiy nazariyalar paydo boidi. Chunonchi shu yillarda Germaniya
«fashistlari» tomonidan yevgenika ogimi nigobi ostida o‘tkazilgan
«irqgchilik gigiyenasi» butun dunyo jamiyati oldida yevgenika
ogimining ingirozga uchrashiga sababchi boidi.

Shunday qilib, dastlabki vagtlarda odam irsiyatini o‘rganish va bu
sohada olib borilgan tadgiqotlar biror-bir nazariy goidalarga asoslan-
madi. Fagat XX asr boshlarida ingliz tibbiyot olimi Gerrod Mendel-
ning irsiyat qonunlari bilan tanishgach, modda almashish bilan aloga-
dor ba’zi belgi-xossalaming irsiylanishi mana shu gonunlar zaminida
ro‘y berishini gqayd etdi. Masalan, alkaptonuriyaga yoiiggan odam-
laming farzandlari yagin garindoshlariga uylansalar yoki turmushga
chigsalar, ular naslida oz sonda shunday xastalikka chalingan bola-
lar tug‘ilishi aniglandi. Keyinchalik Landshteyner odamlar gonini
tekshirib, ularda A,V,0 guruhlari borligini maium qildi. Dungem
va Girshfeld odamdagi gon guruhlari Mendel kashf gilgan gonunlar
bo‘yicha irsiylanishini anigladilar.

1924-yili Bershteyn tadgiqotlari qonning A,V,0 guruhlari ko‘p
allellar tomonidan nazorat gilinishini ko‘rsatdi. Odam xromosoma-
lari tuzilishini o‘rganishda A.P.Prokofeva-Belgovskayaning Xxizmati
muhimdir.

Odam genetikasi bo‘yicha keyingi yillarda 0 ‘zbekistonda bir
gancha ishlar amalga oshirildi. Xususan, Ye.X.To‘raqulov va uning
shogirdlari tomonidan irsiy kasalliklar rivojlanishining biokimyoviy
mexanizmlari o'Tganildi. Akademiklarimizdan J.X.Xamidov va
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A.A.Abdukarimovlar tireoid gormonlar ta’sirining genetik me-
xanizmlarini o‘rganishga o°‘zlarining katta hissalarini go‘shdilar.
Akademik N.M.Majidov va professor Sh.Shomansurovlar asab kasal-
liklarining kelib chigishida irsiy omillar rolini o‘rgandilar.

Markaziy Osiyo respublikalarida, birinchi marta Toshkent tibbi-
yot institutida 1971-yili J.X.Xamidov, prof. A.T.Oqilov rahbarligida
irsiy kasalliklaming targalishining oldini olish magsadida tibbiyot
genetikasi bo‘limi ochildi. Hozirgi paytda Toshkentdagi akusherlik
va ginekologiya ilmiy-tadgiqot institutida hamda tibbiyot institut-
larida, yirik poliklinikalar goshida tibbiyot genetikasi laboratoriyalari
ochilgan bo‘lib, ularda nikohlanuvchi yoshlarga, irsiy kasalliklari bor
odamlarga amaliy yordam ko‘rsatiladi. Genetik injeneriya va bio-
texnologiya usullarining odam genetikasida keng go‘llanilishi tufayli
irsiy kasalliklarga tashxis qo‘yish, davolash va oldini olish imkoni-
yatlari paydo boidi.

1.3.  Odam genetikasining tarmoglari. Odam genetikasi 0 ‘sim-
lik, hayvonlar genetikasidan keyin rivojlanganligiga garamay, uning
bir gancha tarmoglari shakllangan. Ana shu tarmoglardan biri tibbi-
yot genetikasidir.

Hozirgi paytda jahon aholisi 6 milliarddan ortib ketdi. Tug‘ilgan
bolalaming 4,5%i turli irsiy kasalliklar bilan dunyoga keladi. Epi-
lepsiya, shizofreniya, kretinizm, gemofiliya, bronxial astma shunday
xastaliklardandir. Irsiy kasalliklarga erta tashxis qo‘yish, ulaming
oldini olish va davolash metodlarini belgilashda muhim o‘rin tutadi.
Bu tibbiyot genetikasi odam salomatligini saglashda muhim o‘rin
tutishidan dalolat beradi.

Odam genetikasining yana bir tarmog‘i demografik genetika
hisoblanadi. Demografik genetika odamdagi ayrim belgi-xossalami
(masalan, gon guruhlarini) jahon aholisi orasida ganday targalganli-
gini aniglash bilan shug‘ullanadi. Farmokologik genetika ham odam
genetikasining bir tarmog‘i sifatida turli dorilami, chunonchi antibio-
tiklami odam organizmiga ko‘rsatgan ta’sirini tadgiq giladi.

Odam genetikasinig bir tarmog‘i sitogenetika bo‘lib, u odam ir-
siyatning moddiy asoslari bo‘Imish xromosomalaming tashgi, ichki
tuzilishini tadgiq giladi. Immunogenetika esa immunitet reaksiyala-



rining amalga oshishida irsiyatning rolini o‘rganadi. Biokimyoviy
genetika yordamida irsiyatnig molekulyar asoslari moddalar alma-
shishi, u bilan bog‘liq belgi-xossalaming rivojlanishi o ‘rganiladi.
Odam genetikasinig yana bir tarmog‘i pedagogik genetika sanaladi.
Uning tekshirish obyekti bolalar agliy gobiliyati va ruhiyatini gene-
tik jihatdan tadqgiq gilish hisoblanadi. Bolalaming ruhiy holati, agliy
gobiliyati ota-onadan o‘tadi. Shu bilan bir gatorda gobiliyat, iste’dod,
igtidoming shakllanishida ijtimoiy muhit, ota-ona, o‘gituvchilaming
taiim-tarbiyasi muhim ahamiyatga ega bo‘ladi. Pedagogik gene-
tika bolalardagi ota-onadan berilgan irsiy qobiliyat, iqtidorlilik,
iste’dodning yoshga garab o‘zgarishini tadqig qilib, pedagoglarga
maium tavsiyalar beradi.

1.4. Odam genetikasining nazariy va amaliy ahamiyati. Odam
tana tuzilishining anatomik, morfologik tuzilishini, unda boradigan fizio-
logik, biokimyoviy jarayonlaming genetik asoslarini o‘rganish, juda
muhim nazariy va amaliy ahamiyatga ega masaladir. Shaxsning shakl-
lanishida irsiyat va muhitning rolini aniglash, odamlar populyatsiyasida
u yoki bu irsiy belgining targalish darajasini belgilash, odam irsiyatini
tashgi muhit —xususan fizikaviy, kimyoviy, biologik va boshga omillar-
ning zararli ta’sirlaridan himoya qilish, irsiy kasallik kelib chigishining
genetik sabablarini tadqiq qgilish odam genetikasining insoniyat uchun
nihoyatda muhim muammolarini yechishda gatnashishini ko‘rsatadi. Bu-
laming hammasi organik olam tarixiy taraqgiyotining mofjizasi boigan
inson organizmining biologiyasini tushunishga yordam beradi. Mazkur
nazariy muammolarning hal etilishi odamlar umrining uzayishi, turli ir-
siy kasalliklaming oldini olish, ulami bartaraf qilish tadbirlarini ishlab
chigish, ham jismonan, ham ruhan rivojlangan barkamol avlodni voyaga
yetkazishni genetik jihatdan hal etish imkoniyatini beradi.

Binobarin, odam genetikasini o ‘rganish ham nazariy, ham amaliy
ahamiyatga ega. Shu sababli ham jamiyatda yashayotgan har bir in-
son odamdagi irsiyat va o‘zgaruvchanlik gonuniyatlaridan boxabar
boimog‘i zamon tagozosidir.

1.5. Odam genetik obyekt sifatida. Genetika fanida asosiy irsi-
yat va o°‘zgaruvchanlik gonunlari no‘xat, drozofila meva pashshasi,
neytrospora, ichak tayoqchasi bakteriyalarida ixtiro gilingan.



0 ‘simlik, hayvon va mikroorganizmlarda istalgan genetik tad-
gigotlami olib borish mumkin. Birog o‘simlik, hayvon va mikroorga-
nizmlarda goilanadigan genetik metodlaming barchasini odamlarda
go‘llab bo‘lmaydi. Bunga asosiy sabab, odam faqgat biologik rivojla-
nishnigina emas, balki ijtimoiy omillar mahsuli hamdir. Shu sababli
odamdagi irsiyat va o‘zgaruvchanlikni o°‘rganishda bir gancha giyin-
chiliklar uchraydi. Bu giyinchiliklarga to‘xtalib o ‘tamiz.

Odatda genetik tadgigotlami o‘tkazish uchun tanlangan organizm-
lar hayvonlarda irsiy jihatdan sof bo‘lishi kerak. Genetik jihatdan
sof organizmlar o‘simlik va hayvonlarda inbriding yoii bilan oli-
nadi, ya’ni bir ota-onaning erkak va urg‘ochi individlari o‘zaro cha-
tishtirilib, ulaming nasli bir necha avlodlarda o‘rganiladi. Odamlarda
bir ota-onaning o‘g‘illari begona oilaning gizlariga uylansalar, gizlari
begona oilaning o‘g‘illariga turmushga chigadilar. Bu esa odam irsi-
yatining sof holda gomozigota boiishini cheklab go‘yadi. Binobarin,
odam irsiyatininggeterozigota holatda bo‘lishi genetik tadgigotlami
olib borishdagi birinchi giyinchiliklardir.

Genetik gonuniyatlaming haqgoniy boiishi uchun tekshirilayot-
gan organizmlar son jihatdan ko‘p boiishi shart. Vaholanki, odamlar-
da bir ota-onadan tugilgan farzandlar soni ko‘p holatlarda 1-4 tadan
oshmaydi. Odam naslining kamligi genetik tadgiqotni o‘tkazishdagi
ikkinchi giyinchilik sanaladi.

Odam genetikasida tadgigot olib borishdagi yana bir giyinchilik
Ko 'payish muddati bilan alogador. Ma’lumki, bakteriyalar har 30
minutda, g‘o‘za o‘simligi 120-130 kunda, qo‘y 6 oyda yangi nasi
bergani holda, odamlarda yangi nasini olish uchun o‘rtacha 18-20
yil talab gilinadi. Binobarin gisga muddat ichida biror belgi-xossani
odamlaming bir necha avlodlarida tadqiq gilish imkoni cheklangan
boiadi.

Hayvon va o ‘simliklarda, mikroorganizmlarda tadgigotchi xohla-
gan belgi-xossaga ega organizmlami o‘zaro chatishtirib, yangi nasi
olishi mumkin. Odamlarda bunday yo‘l bilan belgi-xossalaming irsiy-
lanishini o‘rganish qonun bo‘yicha tagiglanadi. Tadgigotchi xohla-
gan erkak va ayol shaxslarni nikohlashi mumkin emasligi, odam
genetikasidagi giyinchiliklardan yana biri hisoblanadi.
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Har ganday organizmlarda belgi-xossalaming rivojlanishi bir
tomondan genotipga, ikkinchi tomondan tashgi muhit omillariga
bog‘lig. Ma’lumki, hayvon va o‘simliklar ustida tajriba o ‘tkazilganda,
turli xil irsiy xususiyatlarga ega bo‘lgan organizmlami bir xil muhit-
da o‘stirib, ular orasida paydo bo‘lgan farglardan irsiy omillar ulushi
aniglanadi. Lekin odamlar turli ijtimoiy va igtisodiy muhitda ya-
shaganlari sababli, egizaklami hisobga olmaganda, bunday sharoitni
tug*dirishning imkoniyati juda kam ekanligiga ishonch hosil gilamiz.
Bu ham odamdagi irsiyat va o°‘zgaruvchanlikni o‘rganishda giyin-
chilik hisoblanadi.

Yuqoridagi giyinchiliklarga garamay, odam irsiyati va
o°‘zgaruvchanligini o‘rganish nihoyatda zarur. Uning zarurligi bi-
rinchidan mikrorganizmlar, o‘simliklar, hayvonlarda ixtiro gilin-
gan irsiyat qonunlari odamlarda ham oz gimmatini saglaydimi de-
gan muammoni hal etish, ikkinchidan kerakli belgi-xossalarning
irsiylanishini bilish, oilani rejalashtirish, irsiy kasallik turlari, sa-
bablarini aniglash, ularning oldini olish choralarini ishlab chigish
uchun kerak.

1.6. Odam genetikasining tadgigot metodlari. Odamning irsi-
yati va o‘zgaruvchanligini o°‘rganishda bir gancha metodlardan foy-
dalaniladi. Ana shunday metodlar gatoriga geneologik, egizaklar, si-
togenetik, biokimyoviy, dermotoglifika va boshga shu singari metod-
lar kiradi. Siz ulaming ba’zi birlari bilan tubanda tanishasiz.

Geneologik metod. Bu metod dastlab F.Galton tadgigotlarida
go‘llanilgan. Geneologiya yunoncha - «geneologiya» so‘zidan
olinib, shajara degan ma’noni anglatadi. Geneologiya genetik
metod sifatida, odamning shajarasida biror belgi-xossaning av-
lodlarda irsiylanishini tadqgiq qilishga asoslangan. Geneologik
metoddan foydalanish uch bosgichda amalga oshiriladi. Birinchi
bosgich proband (nemischa provand - shajaradagi boshlang‘ich
shaxs) va uning oilasi, garindoshlaridagi u yoki bu belgi-xossa-
ning borligi to‘g‘risidagi ma’lumotlarni to‘plashdan boshlanadi.
Bunday ma’lumotlar proband, uning oila a’zolari, garindosh-
larida o‘rganilmoqchi bo‘lgan belgining irsiylanishini bilishga
oid kuzatish, suhbat, anketa savollariga yozma javob olish orgali
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to‘planadi. Har millatda piru badavlat oilalar, ya’ni chol-kampir,
ulaming farzandlari, nevaralari, chevaralari, evaralari bor boigan
oilalar topiladi. Qo‘yilgan genetik magsadga garab ana shunday
oila a’zolari bilan suhbat o ‘tkazish, anketa savollariga javob olish,
kuzatish, ya’ni proband, uning ota-onasi, buvisi, farzandlari, ne-
varalarida o‘rganilmoqchi belgi-xossa ganday taraqgiy etilgani
to‘glrisida maiumot to‘planadi. Tadgiqot koiami qarindoshlar
soni, ulami yozib borish, shajara tuzishdan ko‘zlangan magsadga
bogiigq boiadi.

Geneologik metod qoilanishining ikkinchi bosgichida shajara
tuzishga kirishiladi. Shu magsadni ko‘zlaganda alohida genetik sim-
vollardan foydalanish talab etiladi (1-rasm).

Tuzilgan shajarada erkak kvadrat, ayol doiracha, ular orasidagi
nikoh esa gorizontal chizig bilan belgilanadi.

Shajarani tuzish o‘rganiladigan belgiga ega shaxs - probanddan
boshlanadi.

Tadqiq gilinayotgan har bir avlodi shajaraning bir gatoriga yoziladi.

Avlodlar shajarada yugoridan pastga tomon rim ragamlar orgali
belgilanadi.

Har bir avlod vakillari arab ragamlari orgali shajaraning chapdan
0°‘ng tomonga tugilgan yiliga garab belgilanadi.

Ba’zi bir belgilar, aynigsa kasalliklar shaxsiy taragqiyotning turli
bosgichlarida rivojlanishi e’tiborga olinib, shajarada oila a’zolarining
yoshi ko‘rsatiladi.

Geneologik metoddan foydalanishning uchinchi bosgichida shaja-
rani tahlil gilish boshlanadi.

Shajarani genetik jihatdan tahlil gilganda tubandagilar digqat
markazida boiadi.

e Shajara bo‘yicha o‘rganilayotgan belgi hamma avlodlar va
oilaning ko‘p a’zolarida uchraydimi?

0 ‘rganilayotgan belgi ikki jinsda ham namoyon boiadimi
yoki gaysi jinsda u ko‘proq uchraydi?

* Auvlodlarga belgi ko‘prog otadan o‘tadimi yoki onadanmi?

e Shajarada ota-onada boimagan belgini bolalarda uchrashi
yoki kasal ota-onadan sog* bolalaming tug‘ilishi hollari belgilanadi.
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Shajaradagi ota-onada bo‘lmagan belgining bolalarda
uchrashi yoki bolalarda bo‘lmagan belgining ota-onada uchragan
holatlari bormi?

Oiladagi, ota-onaning birortasidagi belgining bolalami nech-
tasida uchrashi ham ko ‘rsatiladi.

Belgining irsiylanish tipiga garab u autosom dominant, autosom
retsessiv, jins bilan birikkan holda bo‘lishi mumkin.

—Ayol —Bir yoshgacha nobod
0O Kl bo’lgan
N - H i
O “Erkak 0 liktugilgan
-Tibbiy abort
110 —Niah
1 3---0O — Norasmiy nflcoh N —Bola tash.lash
[ ] _ Qarindosh urug’ orasidagi I —Farzandsiz nficoh
nflcoh
Dt0O — Bolalar va ulaming —Tekshlrll_ayotgan b_elglnl
mgi Kh c tashuvchi (geterozigota)
— Har xfl.tuxumda i
(~\ j~— rivojlangan egjzaklar — Majruhbola

f*~ — Bir xfl tuxumda . )
rivojlangan egizaklar — Tekshirilayotgan belgiga
ega proband

1-rasm. Shajara tuzishda qo 1laniladigan genetik ramziy belgilar.
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V § * H
2-rasm. Autosom dominant belgi (barmoglaming gisga bo lishi)ning
shajara bo yicha irsiylanishi.

Autosomadagi dominant gen ta’sirida rivojlanadigan belgining ir-
siylanishi 2-rasmda ifodalangan.

Retsessiv genlar bilan bog‘lig belgilaming irsiylanishi shajarasini
tuzish birmuncha murakkabdir. Ota-ona retsessiv belgi bo‘yicha getero-
zigota bo‘lsa, u holda naslda 0,25 yoki 25% gomozigota farzandlarda
mazkur kasallik fenotipda namoyon boiadi. Oilalarda bolalar 4 ta emas,
2 ta tug‘ilgan holda uni fenotip bo‘yicha aniglash mushkul boiadi.

Egizaklar metodu Egizaklar deyilganda, bir onadan bir vaqt-
da tug‘ilgan farzandlar tushuniladi. Ular paydo boiishi bo‘yicha
monozigota va dizigota xillarga ajraladilar. Odatda, bir zigotadan
paydo boigan egizaklar monozigotalar deb nomlanadi. Monozigo-
talaming paydo boiish mexanizmi variantlari 3-rasmda ifodalangan.

Zigotaning (yunoncha zigote - tuxum va urug‘ hujayralaming
go‘shilishidan hosil boigan) ilk bor boiinishida monozigota (yunon-
cha menos - bitta) egizaklaming rivojlanishi haligacha nomaium boiib
golmogda. Uning genotipga bogiigligi aniglanmagan boisada, lekin u
sitoplazmatik irsiylanish orgali onadan gizga o‘tadi, degan taxminlar bor.

Egizaklaming paydo boiishiga onaning yoshi ta’sir ko‘rsatish
ehtimoli bor. Chunki, ayrim oilalarda onaning yoshi ulg‘aygan sari
egizaklaming tug‘ilish migdori ortishiga oid ma’lumotlar to‘plangan.
Ehtimol, ona yoshining ortishi bilan gonadotropik gormonning
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ko‘payish darajasi yuz beradi, bu 0‘z navbatida poliovulyatsiyaga
(yunoncha poly - ko‘p, ovum - tuxum) sababchi boiadi. Tabiiydirki,
monozigota egizaklar genetik jihatdan o‘xshash hamda bir jinsli,
ya’ni o‘g‘il yo giz bolalar boiadilar.

Monozigotalaming ayrimlari g‘ayritabiiy ko‘rinishda ikki boshli
yoki tanasining maium gismi bo‘yicha bir-birlari bilan go‘shilgan
holda boiadilar. 1811-yili Tailandning Siam gishlogida tugilgan
Chang va Eng oz tanalarini ayrim gismi orqgali qo‘shilgan boiib 63
yil birgalikda hayot kechirdilar. Ular opa-singillarga uylangan boiib,
Chang 12, Eng 10 bolaning otasi boiganlar. 1874-yili Chang o‘pka
shamollashidan oigan boisa. 2 soatdan so‘ng soppa-sog‘ Eng ham
hayotdan ko‘z yumgan.

3-rasm. Monozigota egizaklar.
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4-rasm. Dizigota egizaklar.

Dizigota egizaklar oilada turli vagtda tug‘ilgan aka-uka opa-sin-
gillar kabi bir-birlaridan birmuncha farq giladilar. Ulamig oiladagi
boshqa farzandlardan fargi homiladorlik va tug‘ilgandan keyin bir xil
muhit omillari ta’sirida rivojlanishidir. Dizigota bir xil jinsli yoki har
xil jinsli bo‘lishi mumkin (4-rasm).

Olingan ma’lumotlarga ko‘ra, turli xil odamlar populyatsiyalarida
egizaklaming tug‘ilishi bir foizga yaqin boiib, uning uchdan bir gismi
monozigotadir, uchdan ikki gismi dizigota egizaklarga to‘g‘ri keladi.

Belgi-xossalaming irsiylanishini o ‘rganishda egizaklar metodidan
foydalanishni dastlab 1816-yili F.Galton boshlab bergan. Keyinchalik
bu metod Pol va Simens tomonidan takomillashtirilgan.

Genetik tadgigotlarda mazkur metodni qoilash egizaklaming
monozigota yoki dizigotaligini (agar ular bir jinsli boisa) aniglash-
dan boshlanadi.

Egizaklaming monozigotali yoki dizigotali ekanligini aniglashda
reaksiya normasi ham, monogen yoi bilan irsiylanadigan belgi-xos-
salar, chunonchi qosh, burun, qulog suprasi, soch shakllari, teri, ko‘z,
soch ranglarini egizaklarda ganchalik o‘xshash ekanligi ahamiyatli
hisoblanadi. Bunday polisimptom (yunoncha poly - ko‘p, sumptomo -
belgilar bo‘yicha o‘xshashlik) metodni 1924-yil Simens joriy etgan.
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Yugorida gayd etilgan belgilar bo‘yicha o‘zaro o‘xshashlar
monozigota egizaklar, o‘xshash bo‘Imaganlari esa dizigota egizaklar
sanaladi.

Egizaklar juftini saralash ham katta ahamiyatga ega. Genetik tad-
gigotlarda o‘rganilayotgan belgi-xossalar bo‘yicha egizaklar juftida
o‘zaro konkordantlik (lotincha concordare - o‘xshashlik) va bir-
biridan farq gilish diskordantlikni (lotincha discordare - o ‘xshashlik)
belgilash nihoyatda muhimdir. Har ikki juft egizaklarda konkordant-
lik koeffitsientini aniglash

S
K = e
S+D
formulasi yordamida amalga oshiriladi.

Bunda K - belgining irsiylanish koeffitsienti. U foizlar orgali ifodala-
nadi. S- konkordantjuftlar soni, D - diskordant juftlar sonini bildiradi.

Agar belgining irsiylanish koeffitsienti monozigota egizaklarda
yugori, dizigota egizaklarda past bo‘lsa, u holda belgini irsiylani-
shida irsiy omillar ustunlik gilganligini, mabodo «K» monozigota
va dizigota egizaklarda yagin bo‘lsa, unda belgining rivojlanishida
tashgi muhit omillari ustunlik gilgan, degan xulosaga kelinadi.

1-jadval
Egizaklar belgi-xossalarining konkordantlik
darajasi
No Belgilar Monozigotalar Dizigotalar
1 Ko‘zrangi 99,5 28,0
2. Soch rangi 97,0 23,0
3. Lab shakli 100,0 65,0
4. Qulog shakli 98,0 20,0
5. Papilyar chiziglar 92,0 40,0
6. Shizofreniya 67,0 12,1
7. Tutganoq 60,8 12,3
8. Qantli diabet 84,0 37,0
9. Bod 47,3 17,3
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0 ‘rta qulogning sha-

10 mollashi 30.1 98
11. Maymoglik 45,5 18,2
12. Qizamiq 97,4 95,7
13. Ko‘kyo‘tal 92,7 92,0
14. Suvchechak 92,8 89,2
15. Qizilcha 56,4 41,2
16, fﬁir&issuh);agining tug‘ma 414 28
17. Sil 66,7 23,0

Agar monozigota egizaklarda irsiylanish unchalik yugori bo‘Imasa,
lekin dizigota egizaklarda nisbatan anchagina yuqori bo‘lsa, u holda
belgining shakllanishida ham irsiyat va tashgi muhit ta’sir ko ‘rsatgan
bo‘ladi.

Belgining rivojlanishida gay darajada tashgi mubhit va irsiyat ta’sir
etganligini obyektiv baholash uchun N - irsiylanish koeffitsientidan
foydalaniladi:

MZK-DZK
100 DZK

Bunda: N - irsiylanish koeffitsienti (foiz hisobida);
MZK - monozigotalar konkordantligi;
DZK - dizigotalar konkordantligi.

Yugoridagi formula asosida, biror belgining irsiylanishida genotip
va mubhitning rolini ko‘rib chigamiz. Misol uchun ko‘z rangining ir-
siylanishini olsak, monozigota egizaklarda uning konkordantligi 100%
yoki 1ga, dizigotalarda esa 28% yoki 0,28 ga teng.

100-28
Demak, N = -----m-mmmmem- 100 = 100
100-28

Ye=100-N =100- 100=0
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Ye=0, bunda belgining namoyon bo‘lishida muhit ta’sirining
yo‘gligini bildiradi. Agar N - irsiylanish koeffitsienti 0 ga teng
yoki yaqgin bo‘lsa belgining namoyon bo‘lishi muhit ta’siri ostida
bo‘linishini anglatadi.

Agar N ning miqdori 0,4-0,7 atrofida bo‘lsa, u holda belgi ham,
tashgi muhit ham genetik omillar ta’sirida rivojlangan hisoblanadi.
Mabodo N=0,7 (70%) bo‘lsa, belgining rivojlanishida irsiyatning
roli, N=0,4 (40%) dan kam boigan taqdirda, belgining rivojlanishida
tashgi mubhitning roli hal giluvchi ahamiyatga ega boiadi.

Binobarin, egizaklar metodi orqgali turli morfologik, fiziologik bel-
gilami emas, hatto ruhiy holat, agl-idrok, irsiy qobiliyatlar irsiyla-
nishida genotip va muhitning ko ‘rsatgan ta’sirini bilish mumkin.

2-jadval
Odamlarda ba’zi bir belgilarning irsiylanishini egizaklar metodi
yordamida aniqglash (Ayola va Ka™ger maiumotlari)

Ne Belgilar Irsiylanish
1 Gavda tuzilishi 0,81
2. Og‘irlik 0,78
3. So‘zlash, yozish gobiliyati 0,68
4. Arifmetikaga nisbatan qgobiliyat 0,12
5. Tabiiy fanlarga nisbatan qobiliyat 0,34
6. Tarix va adabiyotlarga nisbatan qobiliyat 0,45
7. Orfografiyaga nisbatan gobiliyat 0,53

Sitogenetik metod. Odam irsiyatini sitogenetik metod asosida
o°‘rganishning asosiy obyekti hujayra boiib, bunda hujayraning,
aynigsa, xromosomalaming nozik tashqi, ichki tuzilishi, kimyoviy
tarkibi, funksiyasi atroflicha o ‘rganiladi.

Xromosomalar tuzilishi va funksiyasini o‘rganish nazariy va amaliy
ahamiyatga ega. Xromosomalarni sitologik, kimyoviy va genetik ji-
hatdan bilish ota-ona belgi-xossalarining avloddan-avliodga berilish
gonuniyatlarini aniglashda, shuningdck, xromosoma tuzilishi bilan
alogador irsiy kasalliklaming kelib chigish muammolarini hal etishda
muhim rol o‘ynaydi.
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Xromosomalaming tuzilishi va funksiyasini o‘rganish uch bos-
gichga boiinadi.

Birinchi bosqgich xromosomalaming morfologiyasini o ‘rganish.

Bu tadgigotlami olib borishda M.S.Navashin, P.l.Jivago,
A.G.Andres, G.K.Xmshyevlaming xizmatlari katta boidi.

Ikkinchi bosgichda asosan xromosomalaming tashqi giyofasi va
soni aniglanadi. Bu bosgichda olimlar J.Tiyo, A.Levanlar odam hu-
jayralarida 46 ta xromosoma borligini ma’lum qildilar. Bu bosgichda
hujayraning mitoz va meyoz bo‘linishida xromosomalaming mor-
fologiyasi hamda uning mutagen omillar ta’sirida o‘zgarishi diggat
markazida bo“Idi.

Uchinchi bosgich xromosomalaming tabagalashgan holda bo‘yash
usullarini ishlab chigish bilan boshlangan. Bu usul har bir xromoso-
mani morfologik, funksional jihatdan aniglash imkonini berdi.

Xromosomalami mikroskop ostida ko ‘rish uchun gimza yoki 2%
asetoorsein, asetkarmin kabi ranglar bilan bo‘yaladi. Bu ranglami
go‘llash ogibatida xromosomalar, ulaming ayrim gismlari zichligi-
ning boYyalishi har xil ekanligi ma’lum bo‘ldi. Hozirgi davrda
avtoradiografiya 5-bromdezoksiuridan tekshirishi, fluoroxrom,
gimza bo‘yoqglari bilan differension bo‘yashni qoilash natijasida
xromosomalar kattaligi hamda morfologiyasiga garab yetti guruhga
ajratiladi(4-jadval).

Keyingi yillarda DNK zond usulini tadgigotlarda qoilash orgali
xromosomaning eng kichik gismlarini aniglash keng yo‘lga qo‘yildi.

Odam xromosomalarini o‘rganish mitoz boiinishning metofaza-
sida amalga oshiriladi. Chunki bu bo‘linish fazasida xromosomalar hu-
jayraning markaziy gismida joylashgan bo‘ladi. Odam hujayrasidagi
46 ta xromosomaning 44 tasi, ya’ni 22 jufti tuzilish jihatidan bir-bi-
riga o‘xshash gomologik xromosomalar sanaladi. Ular autosomalar
deb ataladi. 23-juft xromosoma ayollarda ikkita X xromosomadan
erkaklarda bitta X va bitta U xromosomadan tashkil topgan. Ular jin-
siy xromosomalar deyiladi.

Ayollardagi ikkita iks (X) xromosomadan bittasi faol funksiya
bajaradi va ayol jinsi shakllanishida asosiy rolni o‘ynaydi. Ikkinchi
iks xromosoma spirallashgan holatda bo‘lib faol emas. U Barr «ta-
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nasi» deb nomlanadi (5-rasm). U hujayra fiksatsiya gilinganda yax-
shi bo‘yaladi va yadro membranasi ichki yuza gismida joylashgan
bo‘ladi. Barr tanasi jinsiy xromotin deb ham ataladi. Homilaning
jinsiy xromotinini aniqglash orgali uning giz bola ekanligini bilish
mumkin. Normal erkaklaming hujayrasida jinsiy xromotin yoki Barr
tanasi uchramaydi. Odam xromosomasining morfologiyasi migdorini
bilish aynigsa, tibbiyotda xromosoma bilan alogador bo‘lgan irsiy
kasalliklami aniglashda muhim ahamiyat kasb etadi.

Dermotoglifika metodl Dermotoglifika atamasi yunoncha derma- teri,
glipho - chizmoq so‘zlaridan olingan bo‘lib, barmoglardagi, kafitdagi,
tovon terisidagi chiziglar tuzilishini tadgiq qgilishni anglatadi. Dermo-
toglifika to ‘g ‘risida dastlabki ma’lumotlar XVII asrda paydo bo‘lgan.
Shunga garamay dermotoglifika fan sifatida fagat XIX asming oxiri
XX asrning boshlarida shakllandi. Dermotoglifika alohida metod si-
fatida antropologiyada, tibbiyotda keng foydalaniladi. 1939-yilga
kelib G.Kammins va Ch.Midl genetikada ham undan foydalanishni
boshlab berishdi. Teridagi chiziglaming irsiylanishini o‘rganishda
M.1.Vilyamovskaya, I.l.Kanayeva va T.D.Gladkovalaming xizmatla-
rini gayd etish joizdir. Dermotoglifika daktiloskopiya, palmoskopiya,
plantoskopiya kabi tarmoglarga bo‘linadi.

5-rasm. Barr tanasi.

Daktiloskopiya —barmoqdagi chiziglami o‘rganuvchi tarmoqdir.
Aniglanishicha barmoglarda chiziglar uch xil bo‘lib, F.Galton ulami
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o‘rama (inglizcha W whort), sirtmoq (inglizcha L lopp) va yoy (ing-
lizcha A arch) harflar bilan ifodaladi. Barmoq chiziglarining yoy shakli
kam targalgan boiib, triradiuslari bo‘lmaydi. Unig qgirralari barmoq
do‘mbogchasini ko‘ndalangiga kesib o‘tadi. Sirtmoqlar eng ko‘p tar-
galgan chiziglar shakli boiib, 60% yagin hisoblanadi. Chiziglar bar-
mogning bir tomonidan boshlanib, ikkinchi tomonga yetmasdan yana
orgaga gaytadi (6-rasm). Har bir sirtmoq bir triradius - delta boiadi.

0 ‘ramalar o‘rtacha chastotada targalgan boiib, 34%ni tashkil
etadi. O ‘ramalar konsentrik yo‘nalgan izchalardan tashkil topgan.
0 ‘ramalarda ikkita delta uchraydi. Ba’zan qoi chiziglar - deltalar
soni bilan tavsiflanadi. Triradius chiziglar sonini ikkala goida hisob-
lash chiziglar tezligini ifodalaydi. Ikki qoining o‘nta barmogida
triradiuslar migdori O dan 20 gacha boiishi kuzatilgan. Sirtmogda
bitta o‘ramada ikkita triradius uchragan holda yoyda bir marta ham
triradius boimaydi. Ayollarda o ‘ramalar erkaklarga nisbatan kamroq,
sirtmoq va yoylar esa ko joq kuzatilgan.

il

A B

6-rasm. Barmogqlardagi popilyar chiziglarjoylashishining
asosiy turlari. A - yoysimon, B - sirtmogsimon,
D - aylanasimon.

Genetik tadgiqotlarda miqdoriy ko‘rsatkich sifatida barmoglarda-
gi chiziglar soni olinadi. Bunda triradius (delta)dan markazgacha
boigan chiziglar sanaladi. Migdoriy ko‘rsatkich har barmoq bo‘yicha
hisoblanadi. Ikki goi barmoglaridagi «chiziglaming umumiy mig-
dori» TRC (total ridga count) bilan ifodalanadi. Barmoglarda yoylar
ko‘p boisa TRC miqdori kam boiadi. Barmoglarda o ‘rama yoki mu-
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rakkab chiziglar bo‘lgan holda TRCga barmogning gaysi tomonida
ko‘p chiziglar boisa, shu ragamlar e’tiborga olinadi. Har xil odamlar
barmoglaridagi TRC 0 dan 300 taga borishi mumkin.

Barmogqlardagi popilyar qirralar odamlar jinsiga bog‘liq
boimasada, lekin shunga garamay jinsiy xromosomalar bu belgiga
ta’sir ko‘rsatadi. Barmoglardagi chiziglar soni jinsiy xromosomalar
miqdoriga bog‘ligligi quyidagi jadvalda yaqqol ko‘zga tashlanadi.

Jadvalda keltirilgan ma’lumotlardan ma’lum boiadiki, X jinsiy
xromosomalar soni genotipda gancha ko‘p bo‘lsa, umumiy girralar
soni shuncha kamayib boradi.

3-jadval
X va'Y xromosomalar soni Barmogqlardagi chiziglar soni

X0 178,0
XY 145,0
XYY 133,0
XX 127,2
XXY 114,8
XXYY 100,1
XXXY 93,0
XXXXYY 73,0
XXXX 110,0
XXXXY 49,9

Bunday ma’lumotlar tahlili 0‘z-o‘zidan dermotoglifika metodida
xromosoma kasalliklariga tashxis qo‘yishda foydalanish mumkinligi-
dan darak beradi. Shu sababli ham keyingi yillarda dermotoglifika
metodi tibbiyot gcnetikasida keng goilanilmogda. TRC ko ‘rsatkichi
yugori bo‘lgan ota-onalaming farzandlarida ham bu ko‘rsatkich
yugori, aksincha TRC ko‘rsatkichi past boigan ota-ona farzandlarida
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esa past bo‘ladi. TRC poligen tipda irsiylanishi 1931-yili Bonnevi to-
monidan ilgari surilgan. Hozirgi vaqtda barmoqlarda har bir popilyar
girralar tipini poligen irsiylanishi hagida 1.S.Gusev ilgari surgan tax-
min mavjud. Mazkur taxminga ko‘ra yuqori darajada sirtmogsimon
- 95,2%, so‘ng o‘ramasimon - 84,1%, past darajada yoy shaklidagi
popilyar chiziglar joylanish tiplari irsiylanadi. Barmoglardagi popil-
yar chiziglar tipining har biri dominant WAL genlar orgali irsiylanadi.
Taxmin gilinishicha W geni xromosomaning IV guruhida, A geni V
guruhida, L geni esa VII guruhida joylashgan.

Shu bilan birga barmoglardagi populyar chiziglar irsiylanish tipla-
rigajinsiy xromosomalar genlari ham modifikatsion ta’sir ko ‘rsatadi.
Chunonchi, X jinsiy xromosomalar soni Kkariotipda ortishi bilan A
sistemasining ekspressivligi ham ortib, W sistemani ekspressivligi
kamayadi, boshgacha aytganda umumiy soni kamayadi.

L sistemadagi genlar ekspressivligi maksimal darajasi jinsiy xro-
mosomalari kamayganda ro‘y beradi. Natijada sirtmogsimon tip
ko“payib chiziglar soni ham ortadi. Har xil etnik guruhlaming popul-
yar chiziglari o‘ziga xos tipda boiadi. Masalan, yoysimon, o‘rama
populyar chiziglar tipi shimoliy amerikaliklarda, yaponlarda ko‘proq,
pigmeylar, bushmenlar, vengerlarda esa kamroq boiadi.

Palmoskopiya - Kkaft chiziglarining tahlilidir. Kaftning yuqori
chegarasi falanglar burmasi pastki chegarasi bilaguzuk burmasi bilan
chegaralangan. Kaftda uchta asosiy bukuvchi burmalar bor. Ulardan
biri katta barmoq burmasi, ikkinchisi distal (uch barmogqli) va uchinchi
proksimal (besh barmoqli) burmalardir. Katta barmoq asosidagi yos-
tigchani tenar, uning garshisidagisini gipotenar deb ataladi. Barmoglar
orasida 4 ta yostigchalar joylashgan. 2,3,4,5 barmogqlar asosida a,v,s,d
deb nomlanuvchi triradiuslar uchraydi. Triradius (delta) deb uchta har
xil tomonga yo‘nalgan popilyar liniyalar yo*nalishlarining uchrashgan
nuqtasiga aytiladi. Bilaguzuk terisi yaginida 4 kaft suyagidan uzuna-
siga yo‘nalgan joyda asosiy o°‘zak triradius t o‘rin olgan, mabodo a va
d triradiuslarida t triradius chiziglar o ‘tkazilsa, a,t,d kaft burchagi hosil
boiadi. Me’yoriy holatlarda uning kattaligi 57% dan ortmaydi. Xro-
mosoma kasalliklarida esa u kattalashishi yoki kichrayishi kuzatiladi,
bunda a,t,d burchagi kaftning eng asosiy tavsifi sanaladi.
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Populyatsion genetik metod. Populyatsiya deyilganda, arealining
ma’lum gismida targalgan, shu turga mansub boshga populyatsi-
yalardan ba’zi bir belgi-xossalari bilan farglanuvchi, ular bilan erkin
chatishib, normal nasi beradigan organizmlar majmuasi tushuniladi.
Odam irglari, millatlari ham populyatsiya hisoblanadi. Populyatsi-
yalar hududi bir-biriga yagin bo‘lgan taqdirda, ular o‘rtasida genlar,
xromosomalar ayirboshlanishi tez-tez sodir boiadi. Natijada har bir
populyatsiyada genlaming yangi kombinatsiyalari ro‘y beradi. Popul-
yatsiyani o°‘zgarishida mutatsion o‘zgaruvchanlik muhim ahamiyat
kasb etadi. Retsessiv yarim letal mutatsiyalami yigila borishi har bir
populyatsiya uchun o‘ziga xos genetik «yuk» sanaladi. Bunday gene-
tik «yuk»lar fenotipda birdaniga namoyon boimasa ham, ular popul-
yatsiyaning keyingi tagdiri uchun o‘ta xavfli sanaladi.

Ahyon-ahyonda sodir boiadigan genlar dreyfi populyatsiyadagi
genlar takrorlanishini tezda o‘zgartirib yuboradi. Aynigsa, individlar
soni unchalik ko‘p boimagan populyatsiyalarda genlar dreyfi geno-
tipni tasodifan o°‘zgarishiga olib keladi.

Tabiiy tanlanish odam genotipiga bevosita ta’sir etmasada, u feno-
tipga ta’sir koisatish orgali yangi genotiplar shakllanishiga sabab-
chi boiadi. Populyatsiya tarkibidagi ayrim genlar ko‘p allelidir. Bu
esa populyatsiya polimorfizmini oshiruvchi omil sanaladi. Populyat-
sion genetika populyatsiyadagi belgi-xossalaming targalishiga ta’sir
etuvchi omillaming o‘zaro munosabatlarini o‘rganadi. Odam yasha-
yotgan muhitning tez o‘zgarib turishi, populyatsiya orasidagi nikoh-
lanish to‘siglarining bartaraf etilishi odam genofondida har xil geno-
tipli insonlami uchrash darajasiga ta’sir ko ‘rsatmogda.

Har bir populyatsiya fagat fenotipda namoyon boiuvchi belgi-
xossalardan tashqari individlarda uchrovchi allellar majmuasi bilan
tavsiflanadi. Populyatsiyadagi ko‘p belgi-xossalar ma’lum darajada
turg‘un hisoblanadi. Bu esa 0‘z navbatida polimorfizmdagi belgi-
xossalar muvozanatini saglashga imkon beradi. Populyatsiya tarki-
bidagi belgi va xossalaming o°‘zaro muvozanati turg‘unligini dastlab
ingliz olimi Xardi va nemis vrachi Vaynberg bir-biridan mustasno is-
botlab berdilar. Odatda har bir populyatsiya o‘zaro o‘ng‘aylik bilan
chatishib, nasi beradigan dominant va retsessiv allellarga ega orga-
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nizmlar majmuasidan tashkil topadi. Xardi-Vaynberg gonuniga ko‘ra
odamlarda har xil tipdagi nikohlar takrorlanishi r2 (AA x AA), 2pq
(AA x aa) va g2 (aa x aa)dan iborat. U holda har xil allellar geno-
tiplaming takrorlanishi r2 AA : 2 pq (Aa); g2 (aa)ga tengdir. Masa-
lan, populyatsiyada biror genning ikki alleli A va a mavjud bo‘lsa,
unda bunday populyatsiyalarda AA, Aa va aa genotiplarini o‘zaro
uchrashi tabiiy bir hoi. Biz «A» allelining takrorlanishini r bilan, «a»
allelining takrorlanishini q bilan belgilasak, ulaming jami rA + ga |
birlikka yoki 100% ga teng bo‘ladi. Odatda genotiplar jami allellar
yig‘indisi kvadratiga teng, ya’ni (rA+ga)2=r2AA+2rqAa+qza=I yoki
100%. Demak, allellar takrorlanishi ma’lum bo‘lsa, genotiplar takror-
lanishini hisoblash mumkin. Xardi-Vaynberg gonunining matematik
ifodasidan foydalanib odam populyatsiyadagi biror belgini takrorla-
nishini ko‘rib chigamiz. Masalan, «X» shahaming tug‘rugxonalarida,
10 yil mobaynida tug‘ilgan 48 000 chagalogdan 105 tasi retsessiv ir-
siy kasallik bilan dunyoga keldi deb faraz gilaylik. Agar shu kasallik
genotipini aa bilan uning takrorlanishini g2bilan ifoda etsak, u holda
gqZaa=105/48 000=0,0022 tengdir. Kvadrat ildiz chigarib g migdorini
topamiz. U 0,047 ga barobar. Endi normal allel A takrorlanishini hisob-
lab chigamiz. Agar xastalik va normal allellar yig‘indisi bir birlikka
teng, deb faraz gilsak, u holda ga+rA=I yoki rA=I-ga barobar bo‘ladi.
Binobarin rA=1-0, 047=0,953. Dominant va retsessiv allellar takror-
lanishini bilgach Xardi-Vaynberg formulasidan foydalanib X sha-
harda tug‘ilgan chaqgaloglar populyatsiyasining genetik strukturasini
aniglash mumkin, ya’ni AA =r2=0,9532 = 0,9082 (90,82%).

Aa=2pg=2x0,953x0,047=0,0896 (8,96%) ya’ni, «X» shahar
tug‘urugxonalarida tug‘ilgan 48000 chagaloglami 90,82% tomomila
sog*, 8,96% chagalog sog* (lekin kasal genga ega) va 0,22% kasal
bolalardir aa=q2=0,0022 (0,22%).

Odamlar populyatsiyasida uchrovchi retsessiv xastaliklardan yana
biri albinizm, ya’ni terida melanin pigmentini sintezlanmasligidir.
Uning odam populyatsiyasida takrorlanishini 1:20000. Binobarin
g2=1/20 000=0,00005 bo‘lib, u holda g miqgdori 0,007 teng bo‘ladi.
pA=l-ga=1-0,007=0,993 bo‘ladi. Xardi-Vaynberg gqonuniga ko‘ra
geterozigotaalbinoslami takrorlanishi 2rg,ya’ni 2 x0,993x0,007=1,39
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boiadi, ya’ni Aa genotipi 200000 sonli populyatsiyada 278 tani tash-
kil etadi. Boshgacha aytganda mazkur odamlar populyatsiyasida al-
binizm alleli bor geterozigota organizmlar 72 kishidan bittasi boiadi.

Shunday qilib, dominant gomozigota AA va geterozigota Aa
fenotip jihatdan farg gilmasa ham, Xardi-Vaynberg gonunidan foy-
dalanib, ulaming har birining populyatsiyada takrorlanish migdorini
aniglash mumkin. Biroq, Xardi-Vaynberg gonuni hamma populyatsi-
yalarda ham oz tasdigini topavermaydi. Mazkur muvozanat qonuni
1) populyatsiyalar tarkibidagi individlar ko‘p sonli boiganda; 2)
populyatsiyada panmiksiya kuzatilganda; 3) o‘rganilayotgan belgi-
xossa bo‘yicha mutatsiyalar ro‘y bermaganda; 4) dominant va ret-
sessiv allellarga ega individlaming yashovchanligi bir xil boiganda,;
5) qo‘shni populyatsiyalarda genlar ogimi amalga oshmaganda o0°z
kuchini saglaydi.

Bilimni tekshirish uchun savollar
Odam genetikasining magsadi va vazifalarini tushuntiring.
Odam genetikasinig rivojlanish tarixi to‘g ‘risida nimalami bilasiz?
Odam genetikasinig tarmoglarini sharhlab bering.
Odam genetikasinig nazariy va amaliy ahamiyatini tushuntiring.
Odam irsiyati va o‘zgaruvchanligini o‘rganishda ganday giyin-
chiliklarga duch kelinadi?
Geneologik metod hagida nimalar bilasiz?
Sitogenetik metod hagida tushuncha bering.
Egizaklar metodi orgali nimalami aniglash mumkin?
Daktiloskopiya metodining tarmoglari hagida tushuncha bering.
10 Populyatsion genetik metod nima uchun qoilaniladi?

arLOD PR
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Test topshiriglaridan to‘g‘ri javobni aniglang

1 Odam nasl-nasabini o rganuvchi metod.
A. Geneologik;

B. Sitogenetik;

C. Egizaklar;

D. Populyatsion genetik.

2. Qaysi metod orgali belgi-xossalarning rivojlanishida genotip
va muhitning roli aniglanadi?

A. Geneologik;

B. Sitogenetik;

C. Egizaklar;

D. Populyatsion-genetik.

3. Konkordantlik bu:

A. Aka-ukalardagi biror belgining farqi;

B. Opa-singillardagi biror belgining farqi;

C. Egizaklardagi biror belgining farglanishi;

D. Egizaklardagi belgilaming nisbatan o‘xshashligi.

4. Diskordantlik bu...

A. Aka-ukalardagi biror belgining farqi;

B. Opa-singillardagi biror belgining farqi;

C. Egizaklardagi biror belgining farglanishi;

D. Egizaklardagi belgilaming nisbatan o ‘xshashligi.

5. Genetik tadgiqotlarda egizaklar metodidan dastlab foydalan-
gan olim.

A. Simens;

B. Galton;

C. Bochkov;

D. Ayola.

6. Monozigota egizaklar bu...
A. Bir paytda tug‘ilgan egizaklar;
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B. Ikki xil zigotadan rivojlangan egizaklar;
C. Birxiljinsli egizaklar;
D. Bir zigotadan rivojlangan egizaklar.

7. Dizigota egizaklar bu:

A. Bir paytda tug‘ilgan egizaklar;

B. Ikki xil zigotadan rivojlangan egizaklar;
C. Birxiljinsli egizaklar;

D. Bir zigotadan rivojlangan egizaklar.

8. Xromosomalar morfologiyasini o rgangan olimlar?
1) M.S.Navashin, P.l.Jivago, D.Uotson, N.PDubinin;
2) F.Krik, A.G.Anders, G.K.Xrushev, T.Morgan;

3) D.Uotson, M.S.Navashin, A.G.Anders, G.K.Xrushev;
4) M.S.Novashin, P.l.Jivago, A.G.Andres, G.K.Xrushev.
A 1
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9. Odamlar hujayrasida 46 taxromosoma borligini isbotlagan olimlar?
1) J.Tind, M.S.Navashin;

2) A.Levan, A.G.Anders;

3) F.Krik, D.Uotson;

4) J. Tiyo, A.Levan.
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’

’
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10. Odam somatik hujayrasida autosomalar migdori?
A. 42;
B. 43;
C. 46;
D. 44.
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11. Odamda xromosomalar kattaligi va morfologiyasiga garab
nechta guruhga bo finadi?
A. 5

B. 2;
C. 6;
D. 7.

12. Odam xromosomalarini o rganish mitozning qaysi fazasida
amalga oshiriladi?

A - interfaza;

B - profaza;

D - metofaza;

E - anofaza.

13. Dermotoglifikaning sohalari?

A. Daktiloskopiya; Sindaktiliya; Broxidaktiliya;
B. Palmoskopiya; Makrotsefaliya; Sindaktiliya;
C. Palmoskopiya; Mikrotsefaliya; Polidaktiliya;
D. Palmoskopiya; Daktiloskopiya; Plantoskopiya.

. Teridagi chiziglar irsiylanishini o rgangan dastlabki olimlar?
F.Galton, M.1.Vilyamovskaya, Ch.Midl;

T.D.Gladkova, I.I.Kanayeva, F.Galton;

M.I.Vilyamovskaya, Ch.Midl, 1.I.Kanayeva,;

F.Galton, G.Kammins, Ch.Midl.

Com>»Rr

15. Xardi-Vaynberg gonuni bu...

A. Populyatsiyadagi dominant va retsessiv allelli genotiplar
0°‘zgarishini e’tirof etadi;

B. Populyatsiyadagi dominant va retsessiv allelli genotiplar
muvozanatini saglanishi to ‘g ‘risida;

C. Populyatsiyadagi dominant allelli individlarining ko *‘payishi
hagida;

D. Populyatsiyadagi geterozigotali organizmlaming ortishi to‘g*-
risida.
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11 BOB.
ODAM IRSIYATINING MODDIY ASOSLARI

Tayanch tushunchalar: mitotik sikl, mitoz, kariokinez, sitoki-
nez interfaza, profaza, metafaza, anafaza, telofaza, xromosoma,
sentromera, metatsentrik, submetatsentrik, akrotsentrik, telotsentrik,
proksimal, distal, juft xromatid, xromonema, xromomeralar, ge-
teroxromatin, euxromatin, DNK, RNK, nukleotid, dezoksiribonuk-
leotid, adenin, guanin, sitozin, timin, uratsil, komplementarlik, DNK
replikatsiyasi, konservativ, yarimkonservativ, dispersion, Kkariotip,
diploid, gaploid, gomologik xromosomalar, amitoz, endomitoz, poli-
teniya. Meyoz, reduksion, ekvatsion, leptonema, zigonema, paxinema,
diplonema, diakinez, konyugatsiya, sinapsis, krossingover, xiazma,
interkinez, gametogenez, spermatogenez, oogenez, bo 1inish, o'sish,
yetilish vashakllanish, goniylar, spermatagoniy, oogoniy, spermatotsit
I, ootsit I, spermatotsit P, spermatida, spermatozoid, spermatogenez,
ootsit P, birinchi tartibliyo naltiruvchi tana, ootida, ikkinchi tartibli
yo naltiruvchi tana, tuxum.

2.1. Hujayra sikli. Barcha tirik mavjudotlar singari odam irsi-
yatining moddiy asoslari boiib xromosomalar, ulardagi nuklein kis-
lotalar, genlar hisoblanadi. Birog ana shu genlar odam gavdasining
tuzilishi va turli-tuman belgi-xossalarining rivojlanishiga to‘g‘ridan
to‘g‘ri ta’sir etmaydi. Gen bilan belgi orasidagi aloga juda murakkab.

Irsiy belgi-xossalaming moddiy asoslari ko‘payish orgali av-
lodlarga beriladi. Ko‘payish esa erkak, ayol jinsiy hujayralaming
go‘shilishi, ya’ni urugianishi bilan alogador. Boshqa tirik mavjudot-
lar kabi odam tanasi ham hujayralardan iborat. Odamning o ‘rtacha
umri 70 yosh boisa, uning tanasidagi ayrim hujayralaming, masalan,
eritrotsitlaming umri 120 kungacha davom etadi. Binobarin, odam
organizmining yashashini ta’minlash uchun uning tanasida o0‘z um-
rini tugatgan hujayralar o‘miga yangilari paydo boiib turishi shart.
Odamda muskul hujayralari, eritrotsitlar voyaga yetgandan so‘ng
umuman boiinmaydi. Ichak epiteliysi, teri, o‘pka va boshga a’zolar
hujayralari butun hayoti davomida tinmasdan boiinib turadilar.

30



Hujayraning hayot sikli deganda bir bo‘linishning oxiridan ikkinchi
bo‘linishning oxirigacha bo‘lgan davr tushuniladi. Hujayra sikli orga-
nizm to‘gimalarining xiliga garab turlicha davomiylikka ega. Masalan,
odamda leykotsit hujayralaming hayot sikli 3-5 sutka, teri epiteliy hu-
jayralarida 20-25 sutka, ko‘zning shox parda hujayralarida 2-3 sutka,
ilik hujayralarida 8-12 soat davom etadi. Odam hujayralarining hayot
sikli boshqa eukaroit organizmlamikiga o‘xshash: bo‘linishgacha va
bo‘linish davridan iborat. Bo‘linishgacha bo‘lgan davr - interfaza,
somatik hujayralaming bo‘linish davri - mitoz deb ataladi. Inter-
faza hujayra hayot siklining 90% vaqtini egallaydi va uch davrga
bo‘linadi. Ular sintezlanishgacha, sintezlanish va sintezlanishdan
keyingi davrdan iborat. Sintezlanishgacha bo‘lgan davr G1lharfi bi-
lan ifodalanadi. G1 davrida hujayra o‘sadi, yadrocha shakllanadi,
sitoplazmadan yadro tomon 90% gacha ogsil o‘tadi. Azotli asoslar,
uglevodlar, fosfat kislotalar ko‘plab sintezlanadi. Hujayrada ixtisos-
lashish differensiyallanishi amalga oshadi.

Sintezlanish davri S harfi bilan belgilanib, unda DNK reduplikatsi-
yalanishi ro‘y berib, miqdori ikki marta ortadi. Shu bilan birga RNK
va ogsil molekulalari ham sintezlanadi, sentriolalar ikki hissa ortadi.
Sintezlanishdan keyingi davr G2 harfi bilan belgilanib, bu davrda ham
RNK va ogsil sintezi davom etib, hujayra bo‘linishga tayyorlanadi. Bu
tayyorlanish interfazaning boshiga nisbatan oxirida sitoplazma hajmini
ikki marotaba ortishi, aynigsa, mikronaychalar hosil bo‘lishi uchun
zarur bo‘lgan tubulin ogsili ko‘plab sintezlanishi bilan izohlanadi.

Mitoz bo‘linish bir-biri bilan bogiig bo‘lgan to‘rt fazadan iborat.
Bular profaza, metofaza, anafaza, telofazadir (7-rasm).

Profazada xromatidlar spirallashadi va ulaming go‘shqgavatli xro-
motidlari yorug‘lik mikroskopida ko‘rinarli holatda o‘zaro sentro-
meri bilan birlashgan holatda bo‘ladi. Yadro gobig‘i parchalanib,
karioplazma sitoplazma bilan aralashadi. Sentriolalar ikkiga bo‘linadi
va ikki qutb tomon harakatlanadi. Ular o‘rtasida axromatin iplar - mik-
ronaychalar hosil bo‘ladi. Xromosomalar yadro bo‘yicha keng targa-
ladi. Yadrochalar parchalanib ketishi bilan profaza tugallanadi.

Metofazada mikronaychalar shakllanishi tugallanadi. Xromoso-
malar hujayraning ekvatoridan bir gator bo‘lib o‘rin oladilar. Har bir
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Xxromosoma bitta axramatin ipiga o‘z sentromeri bilan birikadi. Meto-
faza eng gisga muddatli faza hisoblanadi.

Anafazada xromosoma xromatidlarini birlashtirib turuvchi bel-
bog* uziladi, xromosomalar bir-biridan tamomila ajraladilar. Xromo-
somalaming sentromeriga birikkan axromatin iplari - mikronaycha-
lar gisqarishi tufayli ular qutblar tomon targala boshlaydi. Xromo-
somalaming qutblarga targalishi tugallangandan so‘ng, ulaming soni
bo‘linishgacha bo‘lgan ona hujayraning xromosomalar soniga tengla-
shadi. Masalan, ona hujayrada 46 ta xromosoma boisa, anafazaning
ikki qutbidagi xromosomalar ham 46 tadan boiadi.

Telofazada xromosomalar qutblarga to‘planib, spirallar yoyila
boshlaydi. Ular ingichkalashib, mikroskopda ko ‘rinmaydigan holatda
boiadilar. Yadro qobigi hosil boiadi, yadrocha gayta shakllanadi.

7-rasm. Hujayraning mitoz bo finishi.

Telofazaning oxirida sitoplazmaning ikkiga ajralishi kuzatiladi.
Bujarayon plazmatik membrana o ‘rtasida botiglik paydo boiib, asta-
sekin torayishi natijasida ro‘y beradi.

Shunday qilib, mitoz boiinishda bitta ona hujayradan ikkita qiz
hujayra hosil boiadi. Mitoz yadroning boiinishi - kariokinez va si-
toplazmaning boiinishi - sitokinezdan iborat.
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2.2. Xromosomalaming tashgi tuzilishi. Odam xromosomala-
rini oiganish XI1X asming 80-yillarida boshlangan. Dastlab, Amolod
so‘ng Flemming mikroskop ostida odam tana hujayralarida mitoz
bo‘linishni kuzatdilar. Ulaming keltirilgan ma’lumotlariga binoan
odam tana hujayralarida 46,47,48,49 tadan xromosomalar uchrashi
mumkin. Biroq 1923-yilga kelib, Poynter, so‘ng boshga olimlar odam
somatik hujayralarida 48 ta xromosoma mavjud degan xulosaga keldi-
lar. Bu xulosa fanda 1955-yilga gadar saglanib goldi. 1955-yili shved
olimlari Tiyo va Levan xromosoma miqdori va tuzilishini o‘rganish
usulini takomillashtirish tufayli odam tana hujayrasida 46 ta xromo-
soma borligi uzil-kesil isbotlandi. Shved olimlarining bu xulosasi
boshga olimlar tadgigotlarida ham oz tasdig‘ini topdi. Odam xro-
mosomalarining tashqi, ichki tuzilishini o‘rganishda XX asming
60-75-yillarida AQSH, Angliya va Fransiyada boiib o‘tgan sitoge-
netik konferensiyalzr muhim ahamiyatga ega boidi.

Boshga eukariot organizmlar singari odam xromosomalari uch tur-
da boiadi: 1 Metotsentrik turda; sentromera xromosomaning marka-
zidajoylashganligi uchun, uning o°‘ng va chap boiaklari teng boiadi.
2. Submetotsentrik turda; sentromera markazdan birmuncha chetda
joylashgan boiadi. Shu sababli xromosomaning bir boiagi ikkinchi
boiagiga nisbatan birmuncha uzunroq boiadi. 3. Akrotsentrik turda;
sentromera xromosoma markazidan ancha uzoq, hatto chetidan o‘rin
oladi. Sentromeraning olgan joyi xromosomaning birlamchi belbogi
dab nomlanadi. Ikkilamchi belbogii xromosomalar ham uchraydi. Ik-
kilamchi belbog* bilan ajralgan joy yoidosh yoki satellit deb ataladi.

t 7 3 * 5 6 7 S

8-rasm. Xromosoma tiplari: 1,6 - metotsentrik, 2 - submetotsentrik,
3,4,5- akrotsentrik, 7,8- akrotsentrik xromosomay o 1doshi bilan.
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Uzunligiga garab odam xromosomalari yettita A,B,C,D,E,F,Y gu-
ruhga ajratiladi.

4-jadval
Xromosomalarnig hajmi va sentromeraning joylashishiga
garab klassifikatsiyalanishi.

Xromosomalar
Xromosomalar

quruhi kariotipd'agi Xromosomalar tavsifi
ragami
1va 3 metotsentrik, 2 yirik
A 123 submetotsentrik ’
B (II) 45 yirik submetotsentrik
C (1) 6-12 vaxX(23)  o‘rtacha submetotsentrik
D (IV) 13,14,15 o ‘rtacha akrotsentrik
mayda metotsentrik yoki
E(V) 16,17.18 ysubmetotsentriky
F (VI) 19,20 nisbatan mayda metotsentrik
Y (VII) 21,22 va 'Y (23) eng mayda akrotsentrik

A guruhiga kiruvchi xromosomalar uzunligi 11-8,3 mk, V gu-
ruhiniki o‘rtacha 7,7 mk, S guruhiniki 7,2-5,7 mk, D guruhiniki
o‘rtacha 4,2 mk, Ye guruhiniki 3,6-3,2 mk, F guruhiniki o‘rtacha
2,9 mk va nihoyat Y guruhiniki o‘rtacha 2,3 mk ga teng. Binobarin
odamning eng yirik xromosomalar uzunligi eng maydalariga nisbatan
4 marotaba ziyoddir.

Har bir turga mansub organizmlarning diploid to‘plamli xromoso-
malar soni, shakli va hajmining majmuasi kariotip deb ataladi. Xro-
mosomalaming olchami va sentromeriga garab grafik holda joylashi-
shi xromosomalar idiogrammasi deyiladi (9-rasm). Barcha eukariot
organizmlar, shu jumladan odam xromosomalari yadro moddasi xro-
matindan iborat. Xromatin DNK va gistonlardan tuzilgan.

Xromatin ipining ba’zi gismlari yuqori darajada doimiy spirallash-
gan holatda boiib, ulaming geteroxromatin gismi deb nomlanadi.
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Geteroxromatin gismlari xromosomaning hamma joylarida uchrasa-
da sentromerda va uchki joylarida ko‘proq bo‘ladi. Xromosomaning
euxromatin gismi interfazada dispirallatsiyalashgan holatda bo‘lib, u
genetik jihatdan faol sanaladi.

TO 20 21 22 Y X

9-rasm. Odam Kkariotipi.

2.3. Xromosomalaming kimyoviy tarkibi. Xromosomalaming
90-92% nukleoproteidlardan iborat. Nukleoproteidlar yugorida gayd
gilinganidek dezoksiribonuklein kislota - DNK, giston yoki protamin
ogsillardan tashkil topgan. Xromosomalar tarkibida bulardan tashgari
ribonuklein kislota - RNK, kam migdorda kalsiy, magniy, temir ion-
lari va giston bo‘Imagan ogsillar uchraydi.

DNKning tuzilishi vafunksiyasi. DNK biopolimer bo‘lib, fagat
odamdagina emas, balki barcha eukariotlarda, shuningdek prokari-
otlarda irsiy axborot saglovchi sanaladi. DNK molekulasining dast-
labki modeli 1953-yili Dj.Uotson va F.Krik tomonidan yaratilgan.
Ana shu modelga binoan DNK molekulasi qo‘shgavat spiraldan
tashkil topgan biopolimerdir. Uning monomeri bo‘lib nukleotidlar
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sanaladi. Har bir nukleotid azotli asos, dezoksiriboza uglevodi, fos-
fat kislota goldig‘idan tashkil topgan. Nukleotidlar tarkibidagi azot-
li asoslar bir-biridan farglanadilar. Azotli asoslar to‘rt xil bo‘lib,
ulami adenin-guanin purin azotli asoslari, sitozin-timin pirimidin
azotli asoslari deb nomlanadi. Nukleotidlar DNK ning bir-biriga
garama-qarshi bo‘lgan spiralida komplementarlik tamoyili asosida,
ya’ni adenin garshisida timin, guanin garshisida sitozin joylashgan
(10-rasm). Fosfat kislota goldig‘i spiralning tashqi, azotli asoslar
esa ichki gismidan o‘rin oigan. DNK ning go‘shqgavat zanjiri bir-
biri bilan azotli asoslar o‘rtasidagi vodorod bog‘lar orgali birikkan
bo‘ladi. DNK modelini yaratishda Chargaff kuzatishi hal qiluv-
chi ahamiyatga ega bo‘ladi. Uning kuzatishicha DNK dagi guanin
miqdori sitozinga, adeninniki esa timin migdoriga teng. Boshgacha
gilib Chargaff qoidasini

A+G
A=T; G=S yoki --------- = | teng deb izohlanadi.
S+T

Nukleotidlar bir-biri bilan bir pentozning 5“uglerod o ‘mi va ikkin-
chi pcntozning 31uglerod o‘mini fosfat gumhi orgali birikishi tufayli
bog‘lanadi. Bunda hosil bo‘lgan DNK ning uglevod-fosfat ko‘prigi
5-3 1bog‘lanishda bo‘ladi. DNK ning ikkinchi spiralida nukleotidlar
pentozalar bir-biri bilan 3 -5 1yo‘nalishda bog‘lanadilar. Genetik ax-
borot nukleotidlaming 5 -3 1yo‘nalishda joylashganligi sababli uni
ma’noli, ikkinchi spiralning, ya’ni nukleotidlar 3 -5 1 yo‘nalishda
joylashganlarini ma’nosiz DNK deb nomlanadi. DNK ning ma’nosiz
zanjirini ma’noli zanjiming shikastlangan bo‘laklarini tiklashda
muhim rol o‘ynaydi. Binobarin, DNK ning bir zanjiridagi nukleo-
tidlaming ketma-ket joylanish tarkibi ikkinchi zanjirdagi nukleo-
tidlaming joylashish tarkibini belgilab beradi. Shunday gilib, DNK
zanjiridagi nukleotidlaming ketma-ketligi bir-biriga antiparellel va
komplementardir.
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5

10-rasnu Polinukleotid zanjirning tuzilish sxemasi.

DNK replikatsiyasi DNK molekulasining o‘z-o‘zidan ikki ma-
rotaba ko‘payishi DNK replikatsiyasi (lotincha rcplicare - o‘zini
ko ‘paytirish) deb ataladi. DNK replikatsiya jarayonining asosiy mo-
hiyati avlodlami aniq genetik axborot bilan ta’minlashdan iborat.
Odatda DNK dagi irsiy axborot uning tuzilishida mujassamlashgan.
DNK molekulasi go‘shgavat zanjirdan tuzilganligi sababli, uning har
bir zanjiri avtomatik ravishda yetishmagan zanjimi tiklash uchun ax-
borot zamini sanaladi.

1957-yili Delbruk va Stent DNK replikatsiyasi to‘g‘risida uch xil
ilmiy taxminlami ilgari surdilar. Bu ilmiy taxminlar turg‘un, yarim
turg‘un, dispersion farazlar deb ataladi.

Turg‘un ilmiy farazga binoan qo“sh spiralli DNK molekulasi yan-
gi DNK molekulasini sintez uchun qolip rolini o‘ynaydi. Binobarin,
turg‘un ilmiy farazga ko‘ra 11-rasmda 1-holat DNK qo‘shqgavat spi-
ralini saglagan holda yangi DNK molekulasini hosil giladi. Ogibatda
ikki bo‘lingan hujayra biri oldingi DNK molekulasini, ikkinchisi yan-
gi sintezlangan DNK molekulasini oladi.

Yarim turg‘un ilmiy faraz bo‘yicha 11-rasmda 2-holat DNK
go‘shgavat spirali bir-biridan ajraladi va komplementarlik gonuniga
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ko‘ra har ikki spiral o‘zining yo‘gotgan zanjirini tiklaydi. Binobarin
sintezlangan ikki DNK molekulasini bir zanjiri eski, ikkinchisi yangi
sanaladi.

11-rasm. DNK replikatsiyasi.

Dispersion replikatsiya ilmiy faraziga binoan 11-rasmda 3-holat
boshlangich DNK uzunligi har xil bo‘lgan bo‘laklarga ajraladi va
ulaming har biri yangi go‘shgavatli DNK molekulasini sintezlash
uchun qolip vazifasini o‘taydi. So‘ngra ana shu boiaklar o‘zaro
birikib yaxlit DNK molekulasini hosil giladi.

Keyinchalik M.Mezelson va F.Stal avtoradiografik metodi yordami-
da yarim turg‘un ilmiy faraz barcha eukariot organizmlar shujumladan,
odamda va ko ‘pchilik prokariotlarda o0‘z tasdigini topganligini maium
giladilar. Fagat viruslaming ayrim xillarigina dispersion va turg‘un il-
miy farazlarga binoan nuklein kislotani replikatsiya gilish mumkinligi
aniglandi. 1955-yili A.Komberg va uning hamkasblari DNK replikatsi-
yasini ta’minlaydigan fermenti borligini ixtiro gildilar va uni polime-
raza deb nomladilar. Polimeraza fermenti komplementar nukleotidlami
boshlangich DNK spiraliga yig‘adi. Masalan, boshlangich spiralda
A-nukleotid joylashgan boisa, uning to‘g‘risida T nukleotidining
boshlangich spiralda G-nukleotidi boisa, uning garshisida S-nukleo-
tidini o‘matadi. Polimeraza fermentlari DNK qo‘sh zanjiridagi har bir
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zanjir nukleotidlarini ajratish funksiyasini ham bajaradi. Demak, DNK
polimeraza fermenti DNK ning qo‘shgavat zanjirini ikkiga ajrata olish
va gayta tiklash funksiyasini o ‘taydi.

DNK tuzilishi va funksiyasini bilish irsiy axborot uzatish bilan
alogador genetik jarayonlar mohiyatini anglashda muhim o‘rin tu-
tadi. DNK hujayra yadrosida joylashganini, aminokislotalardan og-
sil molekulasining sintezlanishi esa sitoplazmada ro‘y berishligini
e’tiborga olinsa, bu jarayonda DNK molekulasi ogsil biosintezi uchun
bevosita «qolip» vazifasini o‘tay olmasligi ma’lum bo‘ladi. Boshqa-
cha aytganda DNK dagi genetik axborot gandaydir oralig molekulaga
uzatilishi, u esa 0‘z navbatida ana shu axborotni sitoplazmaga ta-
shishi va polipeptid zanjimi sintez gilishda gatnashishi mumkin, deb
taxmin gilish lozim. Bunday taxmin birinchidan ko‘p ogsil sintez qi-
ladigan hujayralarda ko‘p RNK borligiga, ikkinchidan DNK va RNK
ning uglevod-fosfat «sklet»ini o‘zaro o°‘xshashligiga asoslanadi.
Bunday oralig molekula RNK boiishi mumkinligi DNK ning tuzi-
lishi go‘shaloq spiraldan iborat ekanligi aniglangandan so‘ng ma’lum
boidi. Modomiki shunday boisa, u holda, DNK ning bir zanjirida
RNK molekulasi sintezlanishi tabiiy bir hoi.

RNK ning tuzilishi vafunksiyasu Ribonuklein kislota - RNK tuzi-
lishi ko‘p jihatdan DNK tuzilishiga o‘xshasada, ba’zi bir belgilari
bilan undan tubdan farq giladi. Awalo RNK tarkibidan uglevod-
lardan dezoksiriboza emas, balki riboza borligini gayd etish kerak.
RNK tarkibida xuddi DNK tarkibi singari azotli asoslardan adenin,
sitozin uchrasa ham, timin o‘mida uratsil borligini ko‘rsatib o‘tish
lozim. DNK go‘sh zanjirli boigan holda RNK yakka zanjirlidir.
Hujayrada o‘z tuzilishi va funksiyasi bilan farglanuvchi uch xil ri-
bonuklein kislota bor. Ular ribosoma - r-RNK, informatsion - i-RNK
va transport - t-RNK dan iborat. Uch xil RNK ning hammasi RNK
polimeraza fermenti ishtirokida DNK matritsasida sintezlanadi. Ri-
bosomal RNK hujayradagi barcha RNK ning 80% ga yaqinini tashkil
etadi. Ribosomal RNK yadrochada sintezlanadi va ogsil molekula-
lar bilan bogianib, xomaki ribosoma holatida sitoplazmaga chiga-
riladi va u yerda voyaga yetib ribosomalar hosil giladi. t-RNK quyi
molekulalar massaga ega boiib, 75-85 nukleotiddan tashkil topgan.
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U beda bargi tipidagi ko‘rinishda bo‘ladi. t-RNK ribosomalarga ami-
no-kislotalar tashish vazifasini o‘taydi. Har bir aminokislota alohida
t-RNK ga ega. (12-rasm) Binobarin, t-RNK 20 xildir. Ulaming har
birida ma’lum amino kislotani biriktira oladigan, antikodan vazifasini
o0 ‘taydigan maxsus triplet mavjud.

12-rasm. t-RNK ning tuzilish sxemasi.

Ribonuklein kislotalaming uchinchi xili i-RNK bo‘lib, uning
asosiy vazifasi DNK dagi axborotni sitoplazmaga ko‘chirishdir.
I-RNK hujayradagi ribonuklein kislota umumiy migdorining 1,5—
2,0%ni tashkil etadi. DNK da sintezlangan dastlabki i-RNK tarki-
bida «axborotli», «axborotsiz» gismlar uchraydi. Dastlabki i-RNK
yadro membranasidan sitoplazmaga o ‘tish mobaynida uning «ax-
borotli» ekzon va axborotsiz intron gismlari bir-biridan ajraladi,
so‘ngra axborotli gismlar o‘zaro birikib i-RNK fagat axborotli
gismlarga ega bo‘lgan holatda sitoplazmaga o ‘tadi.

2.4, Meyoz. Meyoz jinsiy yo‘l bilan ko‘payadigan organizmlarda
uchraydi. Meyoz bo‘linishda xromosomalari diploid to‘plamga ega
hujayralardan gaploid to‘plamli xromosomalari bor gametalar rivoj-
lanadilar. Meyoz gametogenez - jinsiy hujayralaming rivojlanish ja-
rayonida kuzatiladi. Meyoz ketma-ket keladigan ikki: reduksion va
ekvatsion bo‘linishdan tashkil topadi. Ulaming har ikkisida ham pro-
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faza, metafaza, anafaza, telofazalar mavjud. Shu sababli reduksion
va ekvatsion bo‘linish fazalarini farglantirish magsadida reduksion
bo‘linish fazalari oldiga I rim ragami, ekvatsion fazalari oldiga esa Il
ragami yoziladi.

Meyoz xuddi mitoz singari interfazadan boshlanadi. Meyoz
bo‘linishning I profazasi aynigsa juda muhim sanaladi. Chunki u uzoq
muddatli murakkab jarayonlami gamrab oladi. | profazada ikkita xro-
motiddan iborat bo‘lgan xromosomalar har biri spirallasha boshlaydi,
yo‘g‘onlashadi va kattalashadi. So‘ngra bolaga ota va onadan o ‘tgan
har bir juft xromosomalar uchlari bilan bir-birlariga yaginlashadilar,
keyin uzunasiga yopishib yonma-yon joylashadilar. Shunday holat
xromosomalar tetradasi deb nomlanadi. Gomologik juftli xromoso-
malaming o‘zaro uzunasiga yopishishi konyugatsiya hodisasi de-
yiladi. Ba’zi vaqtlarda konyugatsiyalashgan xromosomalar bir-biri
bilan 0‘z xromotidlarining o°‘xshash gismlari bilan almashinadilar.
Bu hodisa 13-rasmda. aniqg ko‘rsatilgan. Gomologik juft xromoso-
malaming ayrim qismlari bilan o°‘zaro almashinuvi xromosomalar
chalkashuvi yoki krossingover hodisasi deb ataladi. Krossingover
hodisasi genlaming, ularning ta’sirida rivojlanadigan belgilaming
birikkan holda irsiylanishida va duragaylar avlodida yo ota yoki ona
belgilarinigina emas, balki ulaming ayrim belgilarini o‘zida mujas-
samlashtirgan organizmlar rivojlanadi.

| profazada krossingoverdan tashgari mitozning profazasiga
o0°‘xshash yadro gobig‘i parehalanadi, yadrochalar yo‘goladi, sentrio-
lalar ikki qutbga yo‘naladilar.

I metafazada xromosomalar juft-juft holatda hujayraning marka-
ziy gismiga to‘planadilar.

I  anafazada esajuft-juft xromosomalar o°‘z sentromeralarini sagla-
gan holda ikki qutb tomon harakatlanadilar.

I telofazada xromosomalar soni ikki marta kamaygan holda
bo‘ladi.

Masalan, | profazada krossingoverdan oldin odam hujayrasi 46
juft xromatidlar bo‘lgani holda, | telofazada ikki marta kam 23 juft
bo‘ladi.
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13-rasm. Meyozning asosiy bosgichlari.

Meyozning reduksion bo‘linishidan so‘ng interkinez kuzatiladi. In-
terkinezda DNK molekulasi xromosomalari ikki marotaba ko ‘payishi
ro‘y bermaydi.

Meyozning ekvatsion bo‘linishi reduksion boiinishiga nisbatan
tez boiadi.

Il profazada xromosomalar hosil boiadi, yadro qobigi parchala-
nadi, yadroehalar yo‘qoladi, sentriolalar ikki qutb tomon yo‘naladilar.

I metofazada juft-juft xromosomalar hujayra markaziga
to‘planadilar.

I anafaza esa xromosomalar juftligini ta’minlagan sentriolalar
ikkiga boiinishi tufayli xromosomalar juft holatdan yakka holatga
o‘tadilar va ularga birlashgan mikronaychalaming gisgarishi natijasi-
da ikki qutb tomon harakatlanadilar.

Yagona ona hujayraning reduksion boiinishi ogibatida hosil
boigan ikkita giz hujayraning har biri ekvatsion boiinish natijasida
ikkiga ajraladi. Ulaming har birida gaploid to‘plamli xromosomalar
boiadi.

Meyozning mitozdan farqi:

1) mitoz bir marta, meyoz ikki marta boiinishdan iborat;
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2) Mitozda ona hujayraning diploid to‘plamli xromosomalari
saglangan holda giz hujayralarga beriladi. Meyozning giz hujayralari -
gametalarida xromosomalaming gaploid to‘plami bo‘ladi;

3) Mitoz bo‘linishda ikkita giz hujayra, meyoz bo‘linishda esa 4 ta
gameta hosil bo‘ladi;

4) Mitozning anafazasida ikki qutbga xromosomalar yakka-yakka
holatda targaladi. Meyozning reduksion boiinishini anafazasida xro-
mosomalar sentromeri alohida-alohida boimagani sababli ikki qutb-
gajuft-juft holatda targaladi;

5) Meyozning reduksion boiinishi profazasi uzoq muddatli boiib,
ota-ona juft xromosomalari o‘rtasida konyugatsiya hodisasi ro‘y be-
radi, mitozning profazasida bunday hodisa kuzatilmaydi.

Meyozning biologik ahamiyati. Meyoz boiinishda gametalar-
ga ota-ona xromosomalari qutblarga tasodifiy targaladi, natijada
ularning xilma-xil kombinatsiyalari ro‘y beradi. Bir ota va ona bo-
lalarining har xil boiishi spermatogenez va ovogenezda ota-ona
xromosomalaming tasodifiy tarqgalishi, urugianish mobaynida
gametalarning tasodifiy go‘shilishi bilan izohlanadi.

2.5.  Odamning ko‘payishi va individual rivojlanishi. Ko*payish -
organizmlaming avlod goldirish xususiyatidir. Odam boshga yuksak
organizmlar singari jinsiy yoi bilan ko‘payadi. Jinsiy ko‘payishda
ota-ona organizmlari gatnashadi. Ulaming har birini jinsiy bezlarida
jinsiy hujayralar hosil boiadi. Jinsiy hujayralar - gametalar rivojla-
nishini - gametogenez deyiladi. Qanday jinsiy hujayra rivojlanishiga
garab gametogenez - spermatogenez va ovogenezga boiinadi.

Spermatogenez. Homilaning generativ to‘gimalari hosil boi-
gandan so‘ng boshlanadi. Bola balog‘atga yetgach gaytadan davom
etadi. Spermatogenez shartli ravishda 4 bosgichga boiinadi. Bular,
ko‘payish, o‘sish, yetilish va shakllanish bosgichlaridir.

Kopayish bosgichida xromosomalari diploid to‘plamga ega
boigan boshlangich hujayralar mitoz usulda boiinib, ko‘payadilar
va natijada spermatogoniylarni hosil giladilar.

0 (ish bosqgichida diploid to‘plamli interfaza holatidagi hujayralar
0 ‘sib kattalashadi va xromosomalar soni ikki martaga ko‘payadi. Bu-
lami birinchi tartibli spcrmatotsit hujayralar deb ataladi. So‘ngra ular
meyozning | profaza boiinishiga o ‘tadilar.
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Yedlish bosqichida hujayralar meyoz usulda ko‘payadilar.
Meyozning reduksion bolinish davrida bitta birinchi tartibli sper-
matotsitdan ikkita ikkinchi tartibli spermatotsitlar hosil boiadi.
Meyozning ekvatsion bolinish davrida esa ikkita ikkinchi tartibli
spermatotsitlardan to‘rtta spermatidalar rivojlanadi. Spermatidalaming
hammasida 22 tadan autosomalar, ikkitasida bittadan X jinsiy xromo-
soma, ikkitasida bittadan Y jinsiy xromosoma bo‘ladi (14-rasm).

14-rasm. Erkak (spermatogenez) va ayol (oogenez) jinsiy hujay-
ralari rivojlanishining solishtirma sxemasi. Hujayralarda
birjuft xromosomalar tasvirlangan.

Shakllanish bosqichida hujayralar va xromosomalar migdori
0°‘zgarmaydi. Bu bosqgichda 4 spermatidlaming hujayra tuzilishida mor-
fologik jihatdan o‘zgarishlar - dum shakllanishi ro‘y berib - spermato-
zoidlar rivojlanadi. Erkakjinsiy hujayralari alohida-alohida bo‘Imay, ular
sitoplazmatik ko‘priklar orgali birlashib, guruh-guruh holatda boiadi.
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Sitoplazmatik ko‘prik orgali birlashish spermatogoniylar, sper-
matatsitlar va spermatidlarda bo‘lib shakllanish bosqichida spermato-
zoidlar ana shu ko‘priklardan xalos bo‘ladilar. Odamlarda bir kunda
spermatazoidlar 108miqdorgacha ajralishi mumkin.

Ovogenez. Ayollarda jinsiy hujayralar - gametalaming hosil
boiishi ovogenez deyiladi. Ularda jinsiy hujayralar tuxumdonda
rivojlanadi. Spermatogenezdan farq qilib ovogenezda uch bosgich -
ko‘payish, o‘sish, yetilish kuzatiladi.

Kopayish bosgichi giz bolaning hali homilalik davrida boshla-
nadi. Oogoniy giz bola tug‘ilganida to ‘xtaydi.

0 ‘sish bosgichi ovogenezda uzoq muddatli bo‘lib, meyoz
boiinishga tayyorgarlikdan tashgari zigotaning boiinishi uchun
zarur boigan ozuga zaxirasi to‘plashini ham gamrab oladi. 0 ‘sish
bosgichiga oigan oogoniy birlamchi tartibli ootsit hujayralami hosil
boiishi bilan tugallanadi. Ootsitlami tuxumdonning follikulyar hu-
jayralari o‘rab turadi. Ozuga zaxiralarini to‘plash ikki fazada ya’ni
0z o‘sish va ko‘p o‘sish fazalarida amalga oshadi. Oz o‘sish fazasida
ko‘p migdorda har xil tipdagi RNK lar hosil boiadi. RNK zaxirasini
hujayrada ko‘plab to‘planishi ribosomal RNK sintezlovchi DNK ning
maxsus genlar nusxasini ortishi bilan izohlanadi.

Ko‘p o‘sish bosgichida sitoplazmada ozuga moddalaming
ko‘payishi kuzatiladi. Natijada birlamchi tartibli ootsit hujayralarini
bir necha follikulyar hujayralar o ‘rab turadi.

Yetilish davri birlamchi tartibli ootsit hujayralar meyoz boiinishga
o‘tadilar. Meyozning reduksion boiinishida bir yirik va bir mayda
(yo‘naltiruvchi tana) hujayra hosil boiadi. Meyozning ekvatsion
boiinishida esa bitta 0‘zida sitoplazmadagi barcha ozugani to‘plagan
yetilgan tuxum hujayra va bitta mayda hujayra (yo‘naltiruvchi tana)
hosil boiadi. Birlamchi tana hujayra ham ikkita tana hujayraga
boiinadi. Shunday qilib, ovogenezda meyoz boiinish ogibatida bit-
ta yirik tuxum hujayra va uchta mayda hujayra (yo‘naltiruvchi tana)
rivojlanadi. Mayda hujayralar (yo‘naltiruvchi tana) meyozda reduk-
siyaga uchraydi.

Meyoz boiinish natijasida bitta gaploid to‘plamli xromosomalarga
ega voyaga yetgan tuxum hujayra va uchta yo‘naltiruvchi tana hujay-
ralari hosil boiadi. Yo‘naltiruvchi tana hujayralari tezda yemiriladi.

45



Yetilish bosgichi tuxum hujayraga spermatozoid kirgandan so‘ng
ham davom etadi.

Ayollarda ovogenez davriy boiib, har 28 kundan keyin takrorla-
nadi. Bu davriy jarayon tuxumdon ishlab chigaradigan gormonlar-es-
trogen va progesteron orgali boshqariladi. Bu gormonlaming ajralishi
esa gipofiz gormoni gonadotropin orgali boshgariladi.

2.6. Urug‘lanish. Urugianish bu erkak va ayol gametalarini
(singamiya) va ulaming yadrolarini (kariogamiya) qo‘shilib zigota
hosil boiishidan iborat jarayondir. Urugianish mobaynida xromo-
somalaming diploid to‘plami tiklanadi. Ota-ona xromosomalaming
zigotada to‘planishi ogibatida turli xil genlar majmuasiga ega boigan
individlar hosil boiadi. Urugianish uzviy ravishda kechadigan 3
bosgichni tashkil etadi. Birinchi bosgichda spermatozoid va tu-
xum hujayra bir-biriga yaginlashadi. Tuxum hujayraga odatda ko‘p
spermatozoidlar yaqinlashgach, muhit o‘zgaradi va tuxum hujayra
qobigi yumshaydi. Bu jarayonga bir necha omillar, birinchi navbat-
da, jinsiy hujayralardan ajralgan moddalar ta’sir ko‘rsatadi. Tuxum
hujayra qobigi bilan bogianishda boigan spermatozoidlaming bosh
gismidan maxsus fermentlar ajraladi. Bu fermentlar tuxum hujayra-
ning follikulyar qobigini yemirib spermatozoidning tuxum hujayra-
ga kirishiga imkon beradi.

Ikkinchi bosgichda tuxum hujayra bilan umg* hujayra qo ‘shiladi.
Bunda avvalo spermatozoid tuxum hujayra sirtiga yaqinlashadi va
uning plazmatik membranasi bilan spermatozoidning bosh gismi
o°‘rtasida sitoplazmatik ko‘prik hosil boiadi. Ana shu ko‘prik orqgali
tuxum hujayra sitoplazmasiga spermatozoidning yadrosi va sentrioli
o‘tadi. Spermatozoid tuxum hujayraning sitoplazmasiga kirgach tu-
xum hujayra gobigining zichligi ortadi. Bu esa 0z navbatida boshqa
spermatozoidlaming tuxum hujayraga Kirishini cheklab qo‘yadi.
Odamda spermatozoidning tuxum hujayraga kirishi meyozning
ekvatsion boiinishini davom ettirishi hamda gaploid xromosomali
yadro va uchta yo‘naltiruvchi tanachalar rivojlantirishi uchun signal
vazifasini o‘taydi.

Uchinchi bosgichda tuxum hujayra sitoplazmasidagi spcrmato-
zoid yadrosi bo‘rta boshlaydi. Undagi xromatin yumshaydi va yadro
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erkak pronukleusni hosil giladi. Pronukleuslaming shakllanish jara-
yonida DNK sintezlanadi. Pronukleuslar tuxum hujayra markazidan
o‘rin olgaeh, ulaming qobiglari yemirilib pronukleuslar bir-biri bi-
lan go‘shiladilar (kariogamiya). Pronukleuslaming o‘zaro qo‘shilishi
natijasida xromosomalari diploid to‘plamga ega bo‘lgan zigota hosil
bo‘ladi. Ogibatda har bir xromosoma juft holatda bo‘ladi. Odamda
23 juft xromosomalaming 23 tasi onaga, 23 tasi otaga tegishlidir.
Zigotada genlar va belgilaming yangi kombinatsiyalari uchun zamin
yaratiladi (75-rasm).

15-rasm. Odamda urug 1anishjarayoni.

2.7. Odamning shaxsiy taraqgiyoti. Odamning shaxsiy tarag-
giyoti boshga umurtgali hayvonlamiki singari zigotadan boshlanib,
odamning tabiiy o‘limigacha bo‘lgan davr bilan tugallanadi.

Shaxsiy taraqqiyot yoki ontogenez ikki: embrional va postem-
brional davrlarga bo‘linadi. Embrional davr o0‘z navbatida zigota,
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maydalanish, blastula, gastrula, homila, uning ona qornidagi rivoj-
lanishi, tug‘ilishi kabi bosqgichlardan iborat.

Odatda odamda boshga umurtgali hayvonlarga o ‘xshash embrio-
nal rivojlanish, ota-ona jinsiy hujayralarining qo‘shilishidan hosil
boigan otalangan tuxum hujayra-zigotadan boshlanadi. Zigota me-
ridian bo‘ylab teng ikkiga bo‘linadi. Ikkinchi boiinish avvalgi tekis-
likka pegendikulyar yo‘nalishda boiadi. Uchinchi boiinish ekva-
tor bo‘ylab yo‘naladi. Natijada birinchi boiinishda ikkita, ikkinchi
boiinishda to‘rtta, uchinchi boiinishda sakkizta hujayra-blastome-
ralar hosil boiadi. Meridian va ekvator boiinish takrorlanaveradi va
hujayralar o ‘smaganligi sababli tobora maydalasha boradilar. Homi-
ladorlikning uchinchi kuniyoq bu mayda hujayralar to‘plami tut yoki
malina mevasini eslatadi. Bu bosgich morula deb ataladi. Homila-
dorlikning 45 kunlari blastomerlar bir-biridan uzoglasha boshlaydi.
Morulaning blastomerlari taxminan 58 ta boiganda uning ichki to-
monida suyuglik to ‘plana boshlaydi va ogibatda suyuqlik bilan toigan
bosh joy - blastotsel va murtak blastotsistga aylanadi. Blastotsistda
tashqgi (trofoblast) va ichki gavat murtak tugunak yoki embroplast
boiadi. Bu bosgich blastula deb nomlanadi. Keyinchalik trofoblast-
dan homilaning tashqi pardasi - xorion, embrioblastdan murtak, ayrim
tashqi organlar rivojlanadi. Homiladorlikning birinchi haftasining oxir-
gi kunida murtak bachadonning shilimshiq pardasiga yopishadi va
onadan gon tomirlar orgali ozuga ola boshlaydi. Bu bosgich gastrula
deyiladi. Tashqgi gavat - ektoderma, ichki gavat - entoderma, o°‘rta ga-
vat - mezoderma hosil boiadi. Bular murtak varaglari deb nomlanadi.
Gastrula bosqgichidan so‘ng murtak hujayralarida differensiyallanish
va ixtisoslanish yuz beradi. Ogibatda murtak hujayralari morfologik
va biokimyoviy jihatdan bir-birlaridan farglanadilar.

Morfologik differensiyallanish tufayli har xil hujayra tiplari hosil
boiadi. Biokimyoviy differensiyallanish natijasida genlaming har xil
guruhlari faollashishi tufayli turli organlarga xos ogsillar va boshga
organik moddalar sintezlanadi.

Homiladorlikning uchinchi haftasidan sakkizinchi haftasigacha
boigan vaqtda murtak varaqlar hujayralaming keyingi differensi-
yalianishi va ixtisoslanishi natijasida ektodermadan - nerv sistemasi,
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sezuv organlari, teri epiteliyasi, entodermadan - ichaklar epiteliysi,
me’da, jigar, me’da osti bezi, o‘pka epiteliysi, mezodermadan -
muskullar, gon aylanish sistemasi, buyraklar, jinsiy bezlar rivojlanadi.

Shunday gilib, homilada ikkinchi oyning oxiriga kelib asosiy ichki
va tashqi organlar shakllangan boiadi. Keyingi oylarda homilaning
miqdor jihatdan o‘sishi va barcha organlaming differensiyallanishi
davom etadi.

2.8. Odam rivojlanishining genetik dasturi. Odatda tugilgan
bola o‘zining tashqi ko‘rinishi, belgi-xossalari bilan ota-onasiga
o‘xshaydi. Biroq ota-ona organlar sistemasining tuzilishi, tashqi-
ichki belgilar, xossalari tayyor holda bolaga berilmaydi. Buni har
bir talaba tuxum va urug‘ hujayrani mikroskop orgali ko‘rish bilan
aniglashi mumkin. Agar ota-onaning belgi-xossalari tayyor holda
avloddan-avlodga berilmas ekan, u holda bola ganday qilib 0z ota-
onasiga o‘xshaydi degan masala har bir odamni gizigtiradi. Shuni
bilish kerakki, har bir ota va ona 0°‘z bolalariga meros qilib gene-
tik dastumi beradi. Genetik dastur deganda avvalo tuxum va urug‘
hujayralardagi yadro, ulardagi xromosomalar, genlar majmuasini
tushunmoq kerak. Somatik hujayralarda xromosomalaming diploid,
jinsiy hujayralarda esa gaploid to‘plami boiadi. Tuxum hujayra
urugianganda ota-onaning gaploid to‘plamli xromosomalari birikib,
diploid to‘plamli zigotani hosil giladi. Binobarin ayol tuxum hu-
jayrasidagi 23 ta xromosoma, spermatozoiddagi 23 ta xromosoma
bilan qo‘shilishi natijasida 23 juft (diploid) xromosomali zigota
hosil boiadi. Har bir xromosoma DNK molekulasidan tashkil
topgan boiib, odam xromosomalarining gaploid to‘plami 3,5x109
nukleotidlar juftligiga ega. Bu esa 1,5 min genlami sintez gilish
uchun yetarlidir. Birog odam genomini o°‘rganish sohasida olingan
maiumotlaming ko‘rsatishicha odamda oqgsil xillari 100 mingdan
ortmaydi. Demak, odam hujayralarida DNK molckulasining atigi
bir foizigina ogsillami kodlashda gatnashadi. DNK ning golgan
99% hagida turlicha taxminlar ilgari surilgan. Bu taxminlarga ko ‘ra
DNK ayrim gismlari translyatsiya gilinmaydi. Ular odam hujayra-
larining differensiyallanishida genlaming ekspressivligini boshgara-
di. DNK ning yana bir gismi intronlar, ya’ni kodlanmaydigan, kod-

49



langan ekzon gismlarini ajratuvchi hisoblanadi. DNK ning qolgan
gismi takrorlanadigan bo‘laklardan tashkil topgan. Binobarin, odam
genomidagi DNK ikki sinfga takrorlanmaydigan-noyob va takror-
lanadigan qismlarga ajratiladi. DNK ning takrorlanadigan gismlari
2—107ga tengdir.

Odam embrion taraqgiyotining turli bosqichlarida DNK dagi har
xil genlaming transkripsiyasi, translyatsiyasi natijasida xilma-xil
ogsillaming sintezlanishi, fermentlar ishtirokida hamda hujayralar va
embrional induksiya modda almashishning boshgarilishi hamda hu-
jayralar, embrional induksiya tufayli turli organlar, organlar sistemasi
shakllanadi. Muxtasar qilib aytganda, odam shaxsiy taraqgiyotining
genetik dasturi bo‘lib, uning genomidagi xromosomalar, genlar maj-
muasi hisoblanadi.

Bilimni tekshirish uchun savollar

Mitotik sikl bilan mitozning nima fargi bor?

Mitoz fazalarini izohlang.

Xromosomalar tashqi giyofasi bilan ganday xillarga bo‘linadi?

DNK replikatsiyasi nima va u hagida ganday farazlar mavjud?

DNK va RNK orasida nima farg bor?

Kariotipga ta’rif bering.

Gomologik xromosomalarga izoh bering.

Diploid to‘plam bilan gaploid to‘plam orasida ganday farq

bor?

9. Kariotip bilan idiogramma o‘rtasida nima farg bor?

10. Hujayraning meyoz bo‘linishini mitoz bo‘linish bilan tagqos-
lang. Ular orasidagi o‘xshashlik va farglami aniglang.

11. Reduksion bo‘linishni anafazasi bilan ekvatsion bo‘linishning
anafazasida ganday o ‘xshashlik va tafovut bor?

12. Reduksion bo‘linishning profazasi mitozning profazasidan ni-
masi bilan ajralib turadi?

13. Odamda gametogenez tafsilotini tushuntiring.

14. Birlamchi, ikkilamchi ootsitlar va spermatotsitlarni rivojlani-
shida ganday o ‘xshashlik va tafovutlar kuzatiladi?

15. Odamda urug‘lanish ganday sodir bo‘ladi?

© N WD
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Test topshiriglaridan to‘g‘ri javobni aniglang

Mitotik sikl nechtafazadan iborat?
3;

4
51
6

2. Mitozfazalari izchilligini ko Tsating.
A.Telofaza, profaza, anafaza, metafaza;
B. Profaza, metafaza, anafaza, telofaza;
C. Metafaza, anafaza, profaza, telofaza;
D. Anafaza, telofaza, profaza, metafaza.

3. Mitoz bo 1inish ganday hujayralarga xos?
A.Somatik hujayralarga;

B. Jinsiy hujayralarga;

C. Miya hujayralariga;

D. Jigar hujayralariga.

4. Interfaza bosqichlari
A G, S;

B. S, G2;

C. G, G2

D. Gj, S, G2

5. DNK replikatsiyasi gachon roy beradi?
A. G, da;

B. Sda;

C. Gada;

D. Mitozda.

6. Mitozning qaysi fazasida sentromerani bo 1inishi va xromati-
dalarni targalishi roy beradi?
A. Profazada,;
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B. Metafada;
C. Anafazada;
D. Telofazada.

DNK replikatsiyasi to g fisida nechtafaraz ilgari surilgan?
2;
3
4

7.
A.
B.
C.
D. 1

8. Mitoz bo finishda xromosomalarni ganday to plami hosil
bo 1adi?

A. Gaploid;

B. Diploid;

C. Triploid;
D. Tetraploid.

9. DNK replikatsiyasi to'g'risidagi gaysi faraz Dj.Uotson va
F.Krik tomonidan ishlab chigarilgan modelga to § Ti keladi?

A. Yarim turg‘un;

B. Dispersion;

C. Endomitoz;

D. Turg‘un.

10. Pirimidin hosillariga nima kiradi?
A. Adenin va guanin;

B. Sitozin va timin;

C. Adenin va uratsil;

D. Sitozin va guanin.

11. Odam xromosomasi gumhlarining izchilligini aniglang.
A,C,D,FY V,E;
AV,SD,EYF;
A\V,SD,EFY;
AV,DSE)Y,F.

oow>»
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12.

Qachon gomologik xromosomalar konyugatsiyasi va kros-

singoveri ro ¥ beradi?

oo w»

Profazal;

Metafaza I;
Profaza II;
Anafaza Il

. Konyugatsiya va krossingover tufayli xromosomalar...

ikki hissa ortadi;

ikki qutbga bir maromda tarqaladi;
bo‘laklarga bo‘linadi;

genetik axborot bilan almashinadi.

14. | tartibli spermatotsitdan hosil bofadigan spermatozoidlar

a RN

15. Gametogenezni qaysi bosgichida meyoz bofinishi sodir
bo 1adi?

A.

B.
C.
D.

Ootsit, spermatotsit II;
Ootsit Il, spermatotsit I;
Ootsit Il, spermatotsit II;
Ootsit I, spermatotsit I.
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i BOB.
IRSIYAT QONUNLARI

Tayanch tushunchalar: duragaylash, monoduragay chatishti-
rish, ota-ona organizmlari, duragay avlod, R, $, S, x, F ramzlari,
dominant, retsessiv, Mendelni birinchi gonuni, Mendelni ikkinchi
gonuni, pennet katagi, allelomorf, allelizm, allel holat, fenotip,
genotip, geterozigota, gomozigota, fenotip bo yicha nisbat, geno-
tip bo yicha nisbat, gametalar sofligifarazi, takroriy chatishtirish,
bekross, tahliliy chatishtirish, oraliq chatishtirish, ko p tomonlama
allelizm, kodominantlik.

3.1. Mendel gonunlari. Duragaylash metodi. Qadimdan odam-
lar farzandlar: o‘g‘il yoki gizning o‘z ota-onalariga o°‘xshashligini
kuzatganlar. Lekin shunga garamay, ko‘p asrlar mobaynida irsiyat
muammosi hal gilinmagan. Fagat XI1X asming ikkinchi yarmiga
kelib, irsiyat qonunlarini ixtiro gilishga musharrafboiindi. Shu bobda
irsiyatning duragaylash metodi, Mendelning irsiyat qonunlari odam
irsiyatiga ham tegishli ekanligi isbotlangan.

Nima uchun bug‘doydan bug‘doy, arpadan arpa hosil boiadi,
go‘ydan qo‘zichoq tug‘iladi, har bir bola ota-onasiga o°‘xshash
boiadi, degan masala ming yillar mobaynida odamlami qiziqgtirib
kelgan. Fagat chex tabiiyotshunosi Gregor Mendel birinchi marotaba
bu jumbogni yechdi va irsiyat gonunlarini ixtiro gilishga muvaffaq
boidi. Irsiyat gonunlarini yaratishga imkon bergan Mendel tadqgiqot-
larining 0‘ziga xos jihatlari nimalardan iborat?

Birinchidan, Mendel oz o‘tmishdoshlaridan fargli ravishda ota-
ona organizmlaming ko‘p belgi-xossalarini birdan emas, balki ayrim
belgilarining irsiylanishini tadqiq qildi.

Ikkinchidan, Mendel duragaylash uchun irsiy jihatdan toza orga-
nizmlarni tanlab oldi.

Uchinchidan, Mendel duragaylash uchun garama-garshi belgilar-
ga ega organizmlarni jalb etdi.

To‘rtinchidan, u ota-ona belgilaming irsiylanishini duragaylaming
bir necha avlodida o‘rganishni maqgsad qilib qo‘ydi.
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Beshinchidan, Mendel duragaylar orasidan ota-onaga o ‘xshash
individlami hisoblab chigishga va ulaming nisbatini aniglashga ha-
rakat gildi. Bulaming hammasi irsiyat gonunlarini ixtiro gilishga im-
kon yaratdi. Yuqoridagi talablami o‘simlik va hayvonlarga nisbatan
goilash mumkin. Shu jihatdan garaganda, odam genetik tadqiqot-
lami olib borish uchun noqulay obyekt sanaladi. Shunga garamay,
tadgigotchi olimlar tomonidan odamlarda ko‘p belgi-xossalaming
irsiylanishi aniglangan.

3.2. Monoduragay irsiylanish. Duragaylash uchun tanlangan ota-
ona organizmlari birgina garama-garshi belgisi bilan farglansa, ular-
dan hosil bo‘lgan duragaylami monoduragaylar deb ataladi. Mendel
tajribalarida no‘xat o‘simligining doni tekis va bujur, doni sariq va
yashil, gul tojbarglari gizil va oq, poyasi uzun va kalta boshga garama-
garshi belgili xillarini chatishtirib, ulardan olingan duragaylaming bir
necha avlodida mazkur belgilarning irsiylanishi o‘rganildi. Mendel
olib borgan tajribalarining birida doni sarig va yashil bo‘lgan xillarini
chatishtirdi. Olingan duragaylaming birinchi avlodida duragaylar-
ning doni sariq rangda ekanligi ma’lum boidi. Mendel birinchi avlod
duragaylaming rivojlangan belgisini dominant, rivojlanmagan - ya-
shirin belgisini retsessiv deb nomladi.

Birinchi avlod duragaylaming hammasida rangi bir xil sariq
bo‘Iganligini e’tiborga olib, Mendel «birinchi avlod duragaylaming
bir xillik gonunini» kashf etdi. Bu Mendel tomonidan ochilgan irsi-
yatning birinchi gonuni sanaladi. Mendel o°‘z tajribasini davom et-
tirib, birinchi avlod duragaylami o‘zaro chatishtirdi. Duragaylaming
ikkinchi avlodi tekshirilganda ulaming to‘rtdan uch gismi sariq donli,
to‘rtdan bir gismi yashil donli ekanligi ma’lum boidi. Mendel tajriba-
larida mana shunday duragaylaming ikkinchi avlodida 478 o‘simlik
olingan. Ulaming 355 tasi sariq, 123 tasi yashil donli boigan. Bu
sariq va yashil donli o‘simliklaming ikkinchi avlodidagi o‘zaro nis-
bati 3:1 gayaqin ekanligini ko ‘rsatadi.

Duragaylaming ikkinchi avlodida o‘rganilayotgan belgi bo‘yicha
xilma-xillik ro‘y berishi, boshgacha aytganda, dominant belgili
o ‘simliklar bilan bir gatorda retsessiv belgili o‘simliklaming rivojla-
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nishi va ulaming o‘zaro 3:1 nisbatda bo‘lishi Mendel tomonidan ix-
tiro gilingan irsiyatning ikkinchi gonunidir. U fanda «ikkinchi avlod
duragaylaming xilma-xillik berishi va ular nisbatining 3:1 sxema-
da bo‘lishi» deb ataladi.

Mendel tomonidan kashf etilgan irsiyatning birinchi va ikkinchi
gonunlari odamlar nikohida ham oz tasdig‘ini topadi. Chunonchi
nikohlangan erkak va ayolning birining qoshi ayri-ayri, ikkinchisiniki
bir-biri bilan qo‘shilgan holda bo‘lsa, ulaming farzandlarining goshi
ayri-ayri boiadi. Binobarin, goshning ayri-ayri holatda ekanligi
dominant, bir-biri bilan birlashganligi retsessivdir. Mabodo shunday
belgili ikki notanish oilaning o‘g‘il va gizlari o‘zaro nikohlansalar,
nevaralarining 3/4 tasida qoshlar ayri-ayri, 1/4 tasida esa bir-biri bilan
go‘shilgan holatda boiadi. Xuddi shunday holat galin labli va yupga
labli erkak va ayollaming nikohi va ulaming o‘g‘il va qizlarining
boigan nikohida ham kuzatiladi. Bunda qalin lab dominant, yupga
lab esa retsessiv belgi hisoblanadi.

Mendel nima sababdan ikkinchi avlod duragaylari xilma-xillik
beradilar va ularda dominant va retsessiv belgili individlarning
nisbati 3:1 sxemada boiadi, - degan muammoni hal etish uchun
0‘z davrida gametalar sofligi ilmiy faraz (gipoteza)ini ilgari surdi.
Bu faraz hali fanda hujayraning mitoz va meyoz bolinishi kashf
gilinmasdan ancha ilgari surilganligini ta’kidlab olish joizdir.
Mazkur ilmiy farazga binoan har bir organizm jinsiy hujayralarida
ota-ona belgi-xossalarini avloddan-avlodga olib o‘tuvchi irsiyat-
ning moddiy asoslari boiadi. Irsiyatning bunday asoslarini Men-
del lotin alifbosi harflari bilan ifodalashni lozim topdi. Dominant
belgining moddiy irsiy asosini bosh harf, retsessiv belgining mod-
diy irsiy asosini esa kichik harf bilan ifodalash kerakligini gayd
qildi.

Masalan, odamda labning galinligi-A, yupqaligi - a bilan ifoda
gilinadi. Ma’lum jinsiy usul bilan ko‘payadigan o ‘simliklar, hay-
vonlarning yangi nasli ota-ona organizmlarining chatishishidan,
ya’ni ota-ona jinsiy hujayralarining o‘zaro go‘shilishidan paydo
boiadi. Jinsiy hujayralar meyoz bolinish orqali rivojlanganliklari
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sababli ularning har birida xromosomalaming gaploid to‘plami,
ya’ni irsiy omillaming yarmi bo‘ladi. Umg‘langan tuxum hujayra-
da esa, xromosomalaming diploid to‘plami bo‘ladi. Xulosa qilib
aytganda, har bir o‘simlik, hayvon, odam organizmida belgi-xos-
salardan tashqgari avloddan-avlodga olib o‘tuvchi irsiyatning mod-
diy asoslari - omillar mavjud. Genetikada organizmlaming tashqi,
ichki belgi-xossalarining majmuasini fenotip, moddiy irsiy omil-
laming yig‘indisini esa genotip deb ataladi. Modomiki shunday
ekan, u holda genetik simvollardan foydalangan holda labi galin
va labi yupga erkak va ayol organizmi, ularning nikohidan ho-
sil bo‘lgan farzandlar hamda nevaralari hagida tubandagicha izoh
berish mumkin.

fenotip galin labli yupga labli
P genotip AA aa
gametalar A A a a
fenotip galin labli galin labli (begona erkak)
genotip Aa X Aa
gametalar A a A a

fenotip qalin labli qalin labli galin labli  yupga labli (nevaralar)
F2 genotip AA: Aa: Aa: aa

Ko‘rinib turibdiki, ilgari gayd gilinganidek, birinchi avlod du-
ragaylaming barchasining labi galin, fenotip jihatdan o‘xshash. Du-
ragaylaming ikkinchi avlodida fenotip bo‘yicha 3:1 nisbat olingan,
boshgacha aytganda, tashqi belgilari bo‘yicha uch hissa galin labli,
bir hissa yupqga labli nevaralar tug‘ilgan.

Odamlaming ko‘pchiligida teri bug‘doy rang, ba’zilarida esa ta-
moman og-albinos bo‘ladi. Agar shunday erkak va ayol nikohlansa,
ulaming farzandlarida bug‘doy rang, binobarin bug‘doy rang domi-
nant, oq rang retsessiv ekanligini ko ‘ramiz.

Xuddi shunday natija ko‘zi normal ko‘radigan odamlar bilan ko‘zi
yaginni yaxshi ko‘radigan odamlar nikohida ham kuzatiladi.
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fen ko‘zi normal ko‘radigan ko ‘zi yaginni yaxshi ko ‘radigan
P gen aa AA
gam a A

fen ko‘zi yaqinni yaxshi ko‘radigan
F, gen Aa

Agar shunday nikohdan tug‘ilgan boshga-boshga oilalaming
o‘g‘il va gizlari o‘zaro turmush qursalar, u holda birinchi tajribada-
gi kabi tugllgan farzandlaming to‘rtdan uch gismi yaqinni yaxshi
ko‘radigan, to‘rtdan bir gismi normal ko‘radigan boladilar. Ulami
genetik simvollar yordamida shunday izohlash mumkin:

fen ko‘zi yaginni yaxshi ko‘radigan ko‘zi yaginni yaxshi ko ‘radigan
Fj gen Aa Aa

gam A a A a

fen ko‘zi yaqinni yaxshi ko‘radigan ko ‘zi normal ko ‘radigan

F2 gen AA 1 Aa: Aa : aa

Genetikada bir xil ota-ona organizmlarining chatishishidan hosil
boigan va kelgusida o‘rganilayotgan belgi-xossalar bo‘yicha xilma-
xillik bcrmaydigan organizmlami gomozigota, har xil irsiyatga ega
ota-ona organizmlarining chatishishidan olingan va kelgusida avlod-
larda xilma-xillik beradiganlami geterozigota organizmlar deyiladi.

3.3. Tahliliy chatishtirish. Agar ota yoki onadagi dominant belgi
tolig holda avloddan-avlodga berilsa, duragaylaming gomozigota
va geterozigota formalari fenotip jihatdan o‘xshash bolganliklari sa-
babli ulami bir-biridan farglash giyin. Bulaming genetik jihatdan har
xil ekanligini kelgusi avlodda bilish mumkin. Odatda gomozigota va
geterozigotaning genetik jihatdan fargini bilish uchun fenotip jihatdan
o0‘xshash boigan duragaylaming har birini retsessiv belgiga ega ota
yoki ona bilan takroriy chatishtiriladi. Agar shunday chatishtirishdan
hosil boigan avlodlar o‘rganilayotgan belgi bo‘yicha o‘zaro o‘xshash,
ya’ni bir xil boisa, chatishtirish uchun olingan dominant belgili orga-
nizm gomozigota, har xil boisa, geterozigota hisoblanadi.
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Tahliliy chatishtirishni odamlar nikohida ko ‘rib chigaylik.

Ko‘pchilik odamlarda panjalar normal uzunlikda, ayrimlarda esa
gisga boiadi. Barmoglaming gisqaligi braxidaktiliya deb nomlanadi.
Bu belgi dominant, barmoglaming normal uzunlikda boiishi retses-
siv belgi hisoblanadi. Braxidaktiliyali odamlaming gomozigota yoki
geterozigota ekanligi oiladagi farzandlaming barmog uzunligiga ga-
rab aniglanadi.

Masalan, ikkita branxilidaktiliyali yigit ikkita barmoq uzunligi
normal gizga uylandi deb faraz qilaylik, agar birinchi oilaning bar-
cha farzandlarining barmogqlari gisga-branxidaktiliya boisa, demak,
yigit gomozigota hisoblanadi. Uni genetik simvollar yordamida ifo-
dalaymiz.

fen brxd bnu
p gen W X W
gam \Y %
fen brxd
= gen Vv

Ikkinchi oilada bolalaming 50% gisga barmogli, 50% normal bar-
moq uzunligiga ega boisa, bu erkak geterozigota hisoblanadi.

fen brxd bnu
P gen Vv v

gam V v v

fen brxd bnu
F.gen Vv vV

Brxd - braxidaktiliya, bnu - barmoglar normal uzunlikda.

3.4. Oraliq irsiylanish. Ayrim holatlarda bir-biriga garama-
garshi belgilarga erkak va ayol nikohlansa, ulaming farzandlari
o‘rganilayotgan belgi bo‘yicha otaga ham, onaga ham o'xshamay-
digan boiadi. Boshqgacha aytganda, farzandlaming belgisi ota-ona
belgilari o‘rtasida oralig ko‘rinishda namoyon boiadi.

59



Masalan, odamlarda, jingalak sochli yigit bilan to‘g‘ri sochli giz
turmush qursa, bolalarda soch to‘lginsimon yoki qoshi gopgora ayol
bilan goshi somon rangli bo‘lgan yigit turmushidan tug‘ilgan farzand-
larining gosh rangi oraliq, ya’ni nim qora boiadi. Do‘rdaygan labli
yigit bilan, oddiy labli ayol turmush qursa, bolalarda lab nisbatan
do‘rdaygan boiadi.

Monoduragaylarda belgilar toiiq irsiylansa, F2 fenotip bo‘yicha
xilma-xillik 3:1, belgi oralig holda irsiylansa 1:2:1 nisbat kuzatiladi,
ya’ni ikkita fenotip sinfemas, uchta fenotip sinfyuzaga keladi. Bino-
barin fenotipik va genotipik sinflar nisbati o‘zaro o‘xshash boiadi.

Odamlarda ko‘z oraligining yaqinligi, ogizning katta boiishi,
labning do‘rdayganligi oraliq holda avloddan-avlodga beriladi.

Masalan, katta va kichik ko‘zli eru xotindan tugilgan farzandlar-
ning ko‘z kattaligi o‘rtacha, ko‘z oralig‘i yaqgin va ko‘z oralig‘i uzoq
ayol va erkak nikohidan ko‘z oraligi o‘rtacha boigan farzandlar
tugiladi. U genetik simvol yordamida shunday ifodalanadi:

k.o.ya k.o.u. k.o.ya- ko‘z oraligi yagin

TT X o tt k.o.u - ko‘z oraligi uzoq
k.o.0‘-k o ‘zoraligi o‘rtacha

fen k.0.0*

gen Tt

Genetik tadgiqotlar natijasida fagat o‘simlik va hayvonlardagina
emas, odamlarda ham gaysi belgilar dominant, qaysi belgilar retses-
siv holda irsiylanishi aniglangan. Bu to‘g‘ridagi maiumotlar tuban-
dagi jadvalda berilgan.

5-jadval
Belgilar
Ne Dominant Retsessiv
Ko°‘z rangining qora boiishi Koz rangining havorang bo‘lishi
Mongoloid ko‘z Yevropoid ko‘z
Kipriklaming uzun bo‘lishi Kipriklaming kalta bo‘lishi
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Qoshning enli bo‘lishi Qoshning ensiz boiishi

Qoshlaming ayrim holda Qoshlaming birlashgan holda
bo‘lishi boiishi
Ko‘zning katta bo‘lishi Ko‘zning kichik boiishi
Og‘izning kattaligi Og‘izning kichikligi
Labning galinligi Labning yupgaligi
Qulogda Darvin do‘ngligining Qulogda Darvin do‘ngligining
borligi yo‘qgligi
Yuzdagi sepkillik Sepkilning yo‘qligi
Sochning gora bo‘lishi Sochning malla boiishi
Sochning jingalak bo‘lishi Sochning tekis bo‘lishi
Qulogda yung bo‘lishi Qulogda yung yo‘qgligi
Pakanalik Bo‘yning normalligi

Sindaktiliya (panjalar orasida

L. Normal panjalar
parda bo‘lishi)

Braxidaktiliya - barmoglaming

qisqa bo‘lishi Normal panjalar

Qonning normal ivishi Gemofiliya

Eritrotsitlaming normal shakli  Eritrotsitlaming o ‘rogsimon shakli

A,V, AV qon gruppalari 0 gon gruppasi
Ko‘zning yagindan ko‘rishi Ko‘zning normal ko ‘rishi
Teri rangining normal bo‘lishi Albinizm
Teri rangining gora bo‘lishi Teri rangining normal boiishi

Yuzda botiglik (chuqurcha) Yuzda botiqlik (chuqurcha) yo‘qligi

boiishi
Ko‘z oralig‘ining uzoqligi Ko‘z oraligining yaqinligi
Erta kallik Normal soch to‘kilishi
Glaukoma Ko‘zning normalligi
Quyon lab Normal lab
Suyaklaming mo‘rtligi Suyaklaming normal gattigligi
Qandsiz diabet Normal sog‘liq
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Sil kasalligiga chidamliligi Sil kasalga moyillik

Katarakta Ko‘zning normalligi

Normal eshitish Tug‘ma karlik

Qonda gandning normal bo‘lishi Qandli diabet
Normal sog‘lig Shizofriniya kasali

Oraliqg holda irsiylanuvchi belgilar:

Ko‘zlar oralig‘ining yaqinligi
Ko‘zlar kattaligi
0Og‘izning Kkattaligi
Labning do‘rdayganligi
Burunning kattaligi
Sochning jingalakligi

3.5. Diduragay chatishtirishda belgilaming irsiylanishi. Mendel
0z tajribalarida ota-onasi bir belgisi bilan farglangan o‘simliklami
chatishtirish bilan chcklanmay, balki ota-onasi ikki, uch, belgisi bi-
lan farglangan o ‘simliklami ham chatishtirib, ulaming duragaylarida
ana shu belgilaming avloddan-avlodga irsiylanishini ham o ‘rgandi.
Odatda, ota-onasi ikki juft belgilari bilan farglanganlami chatishtirish
natijasida olingan duragaylami diduragaylar, ikkidan ortig belgilari
bilan tafovut giluvchilaming chatishishidan hosil bo‘lgan duragay-
lami poliduragaylar deb ataladi. Mendelning irsiyat sohasidagi ish-
lari bilan tanishganda di va poliduragaylarda olim o‘zining irsiyat
to‘g‘risidagi uchinchi gonunini kashf etganligini bilasiz. Bu gonun
ikki juft belgilaming bir-biridan mustaqil irsiylanishi, ya’ni sariq te-
kis no‘xat belgilari, yashil bujur belgilaming alohida-alohida irsiyla-
nishi to ‘g ‘risidadir. Shunga binoan ikkinchi avlodda to‘rtxil fenotipik
sinf: sariq tekis, sariq burishgan, yashil tekis, yashil burishgan donli
o‘simliklar hosil bo‘lganlini eslang. Belgilar to‘liq irsiylanganda ik-
kinchi avlod duragaylari fenotip bo‘yicha 9:3:3:1 nisbat beradi. Ya’ni
9/16 sariq tekis donli, 3/16 sariq burishgan donli, 3/16 yashil tekis
donli, 1/16 yashil burishgan donli no‘xatlar hosil bo‘ladi. Agar biz
duragaylarda olingan bunday natijani ayrim belgilar bo‘yicha tahlil
gilsak, ya’ni donning sarig rang belgisini yashil rang belgiga nis-

62



batan, tekis don belgisini, burishgan don belgisiga nisbatan olsak, har
ikki holda ham 12:4, 12:4 nisbatni ko‘ramiz. Bu monoduragaylarda
belgilaming toiiq irsiylanishida olingan 3:1 nisbatning o ‘zginasidir.
Binobarin diduragaylaming ikkinchi bo‘g‘inida olingan natijani ay-
rim-ayrim belgilari bilan tahlil gilganda Mendelning ikkinchi gonuni
0°‘z tasdig‘ini topadi. Boshgacha aytganda, yuqorida keltirilgan mi-
solda 9:3:3:1=(3:1)2teng. Agar biz buni genetik til bilan bayon gilsak,
9ST:3SB :3YaT: 1YaBlboiib, ulami ayrim belgilari bilan jamlasak,
12S :4Ya, 12T : 4B, ya’ni 3:1,3:lga tengdir.

Mendel tomonidan kashf gilingan irsiyatning uchinchi gonuni
odamlar nikohida ham o‘z ifodasini topadi. Masalan, odamda teri-
ning bug‘doy rangi dominant, albinosligi retsessiv, labning galinligi
dominant, yupqaligi retsessiv belgi hisoblanadi. Buni quyidagicha
ifodalaymiz:

Gen Belgi
A Terming bug‘doy rangi
a Albinos
\Y/ Labning galin boiishi
v Labning yupqa boiishi

Agar gomozigota terisi oq, galin labli yigit gomozigota terisi
bug‘doy rang, yupqa labli gizga uylansa, bunday nikohdan tug‘ilgan
farzandlar terisi bug‘doy rang, labi galin boiadi. Agar shunday nikoh-
dan tug‘ilgan giz voyaga yetgach boshga oilaning shunday nikohdan
tugilgan yigitga turmushga chigsa, ya’ni garindosh boimagan, ikki
juft belgisi bo‘yicha geterozigota odamlar oila qursalar, u holda bo-
lalarda har ikki belgining irsiylanishi tubandagicha boiishi kutiladi:

fen  B-r, 1q B-r, 1q
R gen AaVv x AaVv

AV Av aVv av
AV B-r, 1-q B-r, 1-q B-r, 1q B-r, 1-q
AAVV AAVvV AavVv AaVv
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B-r, 1-q B-r, 1-yu B-r, 1-q B-r, 1-yu

Av AAVvV AAvv AaVv Aavv
AV B-r, 1q B-r, 1-q Alb, 1q Al, 1q
AaWw AaVv aaw aavv
av B-r, 1q B-r, 1-yu Al, 1q Al, 1-yu
AaVv Aavv aaVv aaw
B-r, 1-q- bug‘doy rang, labi galin; Alb, 1-q- albinos, labi
qgalin;
B-r, 1-yu- bug‘doy rang, labi yupga; Alb, 1-q- albinos, labi
galin.

Jadvaldan ko‘rinib turibdiki, bunday nikohdan 4 xil fenotipga ega
o‘g‘il va giz bolalar tug“iladi.

AAVV-1, AaVV-2, AAVv-2, AaVv-4 genotipli farzandlaming
terisi bug‘doy rang, labi galin, Aaw-1, Aavv-2 genotiplilarda esa,
terisi bug‘doy rang, labi yupga, aaVV-1, aaVv-2 genotipli farzandlar
esa albinos, qalin labli, aaw-1 li esa albinos, yupqga labli boiadi. Agar
no‘xat o‘simligining diduragaylamikidek har bir juft belgini alohi-
da-alohida tahlil gilsak, u holda farzandlaming 12/16 terisi bug‘doy
rang, 4/16 og-albinos, 12/16 labi qgalin, 4/16 labi yupga boiadi, ya’ni
har ikki juft belgi bo‘yicha 3:1x3:1 nisbat olinadi.

Shunday qilib, belgilar toiig holda irsiylanganda fenotipik sinflar
bilan genotipik sinflar orasida nomuvofiglik, ya’ni fenotipik 4 xil,
genotipik 9 xil sinflar yuzaga keladi.

Diduragayda oraliq irsiylanish. Agar belgilar oralig holda avlod-
larga berilsa, u holda yugorida gayd gilinganidek fenotipik va geno-
tipik sinflar o‘xshash boiadi. Misol uchun odamlardagi soch shakli
va 0g‘iz kattaligi belgilarining irsiylanishini olib ko ‘raylik.

Ba’zi odamlaming og‘zi katta, ayrimlamiki Kichik, boshqgalamiki
o ‘rtacha ekanligini hamma biladi. Shunga o‘xshash odamlaming so-
chi ham har xil jingalak, gisman jingalak, tekis shaklda uchraydi.

Ogizning katta, o‘rtacha boiishi dominant, kichik boiishi retses-
siv, sochningjingalak, gismanjingalak boiishi dominant, tekis shakl-
daligi retsessiv belgi sanaladi. Ulami simvollar bilan ifodalaymiz.
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Gen Belgi
Og‘izning katta bo‘lishi
Og‘izning kichik bo‘lishi

Sochning jingalak bo‘lishi
Sochning tekis bo‘lishi

w n o 9

Hayotda shunday belgilar bo‘yicha digeterozigota garindosh
bo‘Imagan yigit va giz nikohlanishi mumkin. Agar shunday nikoh
ro‘y bersa, bolalar og‘iz kattaligi, soch jingalakligi tubandagicha far-
zandlarda namoyon boiishi mumkin:

fen O0‘K.Qjs. 00°.Qjs.
R
Gen 0o0Ss X 00Ss
0S Os oS 0s
Ok. Js Ok.Qjs Oo'k.Js. 0O0k.Qjs.
S 00SSs 00Ss 0Oo0SS 00Ss
Ok. Qjs. OK.Ts. 00k.Qjs. O0'k.Ts.
Os 00Ss 0oss 00Ss 0oss
Oo'k.Js. 00°k.Qjs. Oo‘k.Js. Ok.Qjs.
0S 00SS 00Ss 00SS 00Ss
0 0Oo0°k.Qjs. O0‘k.Ts. 049.Qjs. Ok.Ts.
00Ss 0oss 0o0Ss 00SS

Ok. - og‘iz katta, Oo‘k. - 0g‘iz o‘rtacha kattalikda, Ok. - og‘iz
kichik, Js. -jingalak soch, Qjs. - gisman jingalak soch, Ts. - tekis soch.

Agar biz farzandlami fenotip va genotip jihatdan tahlil gilsak,
tubandagi natijani olamiz:

00SS-1 Og‘iz katta, jingalak soch

00Ss-2 Og‘iz katta, gisman jingalak soch

00SS-2 0Og‘iz o‘rtacha, jingalak soch

00Ss-4 Og‘iz o‘rtacha, gisman jingalak soch
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0OO0ss-1  Og‘iz katta, tekis soch

0Ooss-2 0Og‘iz kichik, tekis soch

00SS-1 0Og‘iz o‘rtacha, jingalak soch

00Ss-2 0Og‘iz kichik, gisman jingalak soch

00ss-1  Og‘iz kichik, tekis soch

Farzandlar ayrim belgilari bo‘yicha tahlil gilinganda, ular orasida
4 katta og“izli, 8 o‘rta og‘izli, 4 kichik og“izli, 4 jingalak sochli, 8 qgis-
man jingalak sochli, 4 tekis sochlilar borligini ko ‘ramiz.

Binobarin, har ikki juft belgi bo‘yicha monoduragaylaming oraliq
irsiylanishida kuzatilgan nisbat 1:2:1 sodir bo‘ladi.

3.6 Kodominantlik holda belgilaming irsiylanishi. Mono-
duragay, diduragaylar misolida bir allel, ikkinchi allel masalan, A
alleli a alleli ustidan, V alleli v alleli ustidan dominantlik gilishini
ko‘rdik. Lekin ba’zi hollarda allel genlaming har biri mustagil ravish-
da belgini hosil etishi mumkin. Bunga misol gilib, odamlardagi gon
guruhining irsiylanishini olish mumkin. Odam va uning salomatligi
o‘quv kursidan ma’lumki, odamlarda 4 xil - 1, 11, I11, IV gon guruhlari
mavjud. Ulami hosil giluvchi allellar AVO hisoblanadi. Odatda, 1A
genotipiga ega odamlar gomozigota IAlAyoki geterozigota IAI° ho-
latda ikkinchi qon guruhini, 1Bgenotipli odamlar esa gomozigota yoki
IBIByoki geterozigota 1B1° holatda uchinchi gon gumhini hosil etadi-
lar. 1Ava IBallellari 1° alleliga nisbatan dominant sanaladi. 1°1° alleli
esa birinchi gon guruhini hosil etadi. Gomozigota genotipli ikkinchi
va uchinchi gon guruhlariga ega odamlar nikohidan tug‘ilgan farzand-
lar esa to‘rtinchi gon gumhi AV ga ega bo‘ladilar. Belgilami mus-
taqil hosil ctadigan dominant allellaming o‘zaro bir-biriga ta’sir etib,
yangi belgini hosil gilishi kodominantlik deb nomlanadi. Odamlarda
to‘rtinchi gon gumhini kodominantlikka misol gilib olish mumkin.

fen 1 i
gen IAIA X IBIB
gam 1A IB

fen v
gen 1AIB
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10.
11.
12.
13.

14.

Bilimni tekshirish uchun savollar:
Duragaylash metodida qoilaniladigan ramzlami izohlang.
Fenotip, genotip, allel, geterozigota va gomozigota atamalari-
ga ta’rif bering.
Gametalar sofligi farazini tushuntirib bering.
Bekkros chatishtirish ganday amalga oshiriladi?
Tahliliy chatishtirish nima uchun go‘llaniladi?
Oraliq holda irsiylanish nima va unga misollar keltiring.
Ko‘p tomonlama allelizm hodisasini tushuntiring va unga mi-
sollar keltiring.
Kodominantlik nima?
Diduragay chatishtirishning mohiyatini tushuntirib bering.
Diduragay chatishtirishda F2da fenotip va genotip bo‘yicha
ganday nisbatlarda ajralish ketadi?
Mendelni uchinchi irsiyat qonunini ta’riflang.
Poliduragay chatishtirish deb nimaga aytiladi?
Diduragayning oraliq irsiylanishida F2necha xil fenotipik va
genotipik sinfkuzatiladi?
Qanday chatishtirishda Mendelning barcha qonunlari namo-
yon boiadi?
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Testlardan to‘g‘ri javobni aniglang

Mendelning birinchi gonuni ganday ifodalanadi?
Belgilaming ajralib ketish gonuni.
Birinchi avlod duragaylaming bir xillik gonuni.
Belgilaming birikkan holda o‘tish gonuni.
Belgilaming mustaqil holda irsiylanish gqonuni.

Mendelning ikkinchi gonuni ganday ifodalanadi?
Belgilaming ajralib ketish gonuni.

Dominantlik gonuni.

Gametalarning sofligi gonuni.

Belgilaming mustaqil holda irsiylanish gonuni.

Fenotip nima?

Organizmning xromosomalar yig‘indisi.

Organizmlarning tashqi va ichki belgi-xossalari yig‘indisi.
Organizmning genlar yig‘indisi.

Duragay organizmlar yig‘indisi.

Genotip nima?
Organizm hujayralarining yig‘indisi.
Organizm to‘gimalarining yig‘indisi.
Organizm genlarining yig ‘indisi.
Organizmning belgilar yig‘indisi.

Gomozigota nima?

Genotipi har xil alleldan iborat zigota.
Genotipi bir xil alleldan iborat zigota.
Genotipi dominant alleldan iborat zigota.
Genotipi retsessiv alleldan iborat zigota.

Geterozigota nima?
Genotipi har xil alleldan iborat zigota.
Genotipi bir xil alleldan iborat zigota.
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xilligi

A
B
C.
D

10

Genotipi dominant alleldan iborat zigota.
Genotipi retsessiv alleldan iborat zigota.

Tahliliy chatishtirishning ahamiyati nimadan iborat?
Irsiyat gonunlari aniglanadi.
0 ‘rganilayotgan belgining dominant va retsessivligi aniglanadi.
Organizmning gomozigota yoki geterozigotaligi aniglanadi.
Belgilaming ajralib ketishi goidasi aniglanadi.

Gametalarning sofligi gonuni nima?
Bir belgi ikkinchi belgi ustidan dominantlik giladi.
Organizm genotipi bir xil alleldan tashkil topadi.
Organizm gomozigotali bo‘ladi.
Gametalarda ikkita alleldan bittasi boiadi.
Monoduragaylarni tahliliy chatishtirishda belgilaming xilma-
ganday bo 1adi?
31

1
1:2:1

SR e o

. Ikki alternativ belgisi bilan farglangan organizmlarni cha-

tishtirishdan olingan duragay ganday ataladi?

oSO w>

(=Y

SO w>

1

Monoduragay.
Diduragay.
Triduragay.
Poliduragay.

Digeterozigota organizmning genotipi ganday y oziladi?
AAbDb

AABb

AaBb

aaBB
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12. Diduragay chatishtirishda Mendelning gaysi irsiyat gonuni
namoyon bo 1adi?

A. Belgilarning ajralib ketish gonuni.

B. Dominantlik gilish gonuni.

C. Gametalaming sofligi gqonuni.

D. Belgilarning mustagil holda irsiylanishi gonuni.

13. Digomozigota organizm genotipi ganday yoziladi?
A. AAbb

B. AABD

C. AaBb

D. aaBb

14. Diduragay chatishtirishda genotip boyicha ganday nisbat-
larda ajralish kuzatiladi?

A. 31, 1:.2:1

B. 9:3:3:1, 6:3:3:1:2:1

C. 1.2:2:4:1:2:1:2:1

D. 9:3:3:1, 9:6:1

15. Digeterozigotali duragay ganday gametalarni hosil giladi?
A. A a Vb

B. AB, ab

C. AA, BB, aa, bb

D. AB,Ab, aB, ab
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IV BOB.
GENLARNING 0 ‘ZARO0 TA’SIRIDA
BELGILARNING RIVOJLANISHI

Tayanch tushunchalar: allel genlaming o zaro tasiri, allel
bo 1magan genlaming o zaro tasir turlari, komplementar, F2belgi-
larning nisbatining 9:3:3:1 va 9:3:4, 9:7, 9:6:1 sxemada bo fishi.
Epistaz, ingibitor genlar, gipostatik genlar, dominant epistaz, F2dagi
nisbatni 13:3 bo‘ishi, 12:3:1 bofishi, retsessiv epistaz, bir tomon-
lama va ikki tomonlama retsessiv epistaz, kriptomeriya.

4.1. Belgilaming namoyon bo‘lishida genlaming o‘zaro ta’siri.
Ota-ona belgi-xossalarining irsiylanishi fagat Mendel ochgan gonuni-
yatlar asosida emas, balki boshga gonuniyatlar orgali ham ro‘y beradi.
Belgilaming rivojlanishida genlaming o‘zaro ta’siri bundan dalolat be-
radi. Bu bobda komplementar, epistaz, polimeriya irsiylanishda genlar-
ning o‘zaro ta’siri, modifikator genlar o‘rtasidagi alogalar bilan tanisha-
siz. Genlaming o°‘zaro ta’sirida belgilaming rivojlanish hodisasi odamda
ham oz kuchini saglaganligini berilgan ma’lumotlar asosida bilib olasiz.

Mendelning irsiyat qonunlari bilan tanishish davomida bir belgi bir
gen ta’sirida rivojlanish hodisasini ko‘rib chigdik. Bundan organizmda
gancha belgi boisa, shuncha gen boiadi va ular bir-biridan mustasno
holda irsiylanadi, ya’ni organizm genotipi mustaqil genlar majmuasidan
iborat degan xulosaga kelish mumkin. Bunday xulosa noto‘g ‘ri. Orga-
nizm genotipi yaxlit, bir butun sistema hisoblanadi. Buni biz genlaming
o0°‘zaro ta’siri tufayli belgilaming rivojlanishida yaqqol ko‘ramiz. Ge-
netika fanidan ma’lum boiishicha genning belgiga ta’sir etishi uch xil
ko‘rinishda namoyon boiadi. U tubandagicha:

Genlaming belgilarga ta’sir etish xillari

Belgilar 12 3 1 2 1 2 3 l4 5 .
TT A /I\ \/ I
Genlar AV D A VSDYe A \Y



Genlaming belgilarga ko‘rsatgan birinchi ta’sir xilida bir gen
ishtirokida bir belgi, ikkinchi gen ta’sirida ikkinchi belgi rivojlanadi.
Genlaming belgilarga ko‘rsatgan ta’sirini bunday xili bilan mono-
duragaylar, diduragaylaming to‘liq va oraliq irsiylanishida tanishdik.
Genlaming belgilarga ko‘rsatgan ikkinchi ta’sir etish xilida esa ikki
yoki uch gen birgalikda bir belgining rivojlanishini ta’minlaydi. Bir
necha gen ta’sirida belgining rivojlanish hodisasi komplementar,
epistaz, polimeriya yo‘nalishida ro‘y beradi. Bir genni bir vaqgtning
o‘zida bir gancha belgilarga ko‘rsatgan ta’siri uchinchi ta’sir etish
xiliga kirib pleyotropiya hodisasida kuzatamiz.

4.2. Komplementar irsiylanish. Bir necha gen faoliyati natijasida
bir belgining rivojlanish hodisasi komplementar irsiylanish hisobla-
nadi. Komplementar degan so‘z, inglizcha «complement» - toidirish
degan ma’noni ifodalaydi.

Komplementar irsiylanishning eng xarakterli tomoni shundan
iboratki, ikki organizmni chatishishidan olingan birinchi avlod du-
ragaylar o‘rganilayotgan belgi-xossa ota-ona belgisiga o‘xshamay,
aksincha undan tubdan farq qiladi. Komplementar irsiylanishni
odamlarda qulog‘i eshitmaydiganlardan eshitadigan farzandlar
tug‘ilishi misolida ko ‘rish mumkin. Odatda odamlarda qulogni nor-
mal eshitishi ham, karlik-eshitmaslik ham ikki juft noallel genlar
ta’sirida yuzaga keladi. Normal eshitish odamlarda bu ikki juft no-
allel genlar ta’sirida yuzaga keladi. Normal eshitish odamlarda bu
ikki juft noallel genlar dominant, karlarda esa ikki juft noallel gen-
lardan bir jufti goma yoki geterozigota holatda dominant, ikkinchi
juft genlar esa retsessiv holatda bo‘ladi. Agar nikohlangan yigit va
gizning har ikkisida karlik birinchi juft genlar retsessiv, ikkinchi juft
genlar gomozigota yoki geterozigota holatda dominant boisa, bun-
day nikohdan kar bolalar tugiladi. Xuddi shunday holat yigit va
gizning genotipida birinchi juft allel goma yoki geterozigota holatda
dominant, ikkinchi juft allel retsessiv holda boiganda ham kuzati-
ladi. Ko‘rinib turibdiki, karlik ikki xil sababga binoan paydo boiadi
ikki xil sababga ko‘ra kar yigit bilan giz nikohlangan taqdirda ular-
ning farzandlari eshitadigan boiadi. Buni tubandagicha ifodalash
mumkin:
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fen kar kar
R gen aavV x AAw

gam av Av
fen eshitadigan
F, gen AaVv

Agar shunday kar ota-onadan tug‘ilgan farzandlar boshga mazkur
belgilar bo‘yicha geterozigota farzandlarga uylansalar yoki turmush-
ga chigsalar, u holda farzandlaming 9/16 normal eshitadigan, 7\16 kar
bo‘lishi mumkin. Chunki geterozigota yigit va qiz ham 4 xil gameta
hosil giladi. Yigitning 4 xil gametasi ayolning 4 xil gametasi bilan
tasodifiy qo‘shilish natijasida zigotalaming 16 xil kombinatsiyasi vu-
judga keladi. Bu tubandagi Pennet katakchasida ko‘zga tashlanadi.

? \<J AV Ab aVv ab
AV Eshitadi Eshitadi Eshitadi Eshitadi
AAVV AAVvV AaVvVv AaVv
Ab Eshitadi Kar Eshitadi Kar
AAVvV Aavv AaVv Aavv
av Eshitadi Eshitadi Kar Kar
AaVvVv AaVv aavVv AaVv
ab Eshitadi Kar Kar Kar
AaVv Aavv aaVv aavv

Ko‘rinib turibdiki, agar genotipda ikki xil noallel genlar gomo-
zigota yoki geterozigota holatda boisa, farzandlar eshitadigan, mo-
bodo birjufti dominant boisa kar boiadilar.

Komplementar irsiylanishga yana odamlarda jinsni shakllan-
tirishni ham misol tarigasida olish mumkin. Odamda boshqa sut-
emizuvchilar singari jinsiy xromosomalar ta’sirida jins shaklla-
nadi. Ayollar kariotipida ikkita X (iks), erkaklar kariotipida esa,
bitta X bitta Y (igrik) xromosoma boiadi. Biroq, hamma vaqt ham
U xromosoma jinsiy bezlaming erkak jinsi tomon rivojlanishini
ta’minlayvermaydi. Erkakjinsining rivojlanishi uchun, testeron gor-
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monining nishon to‘gima hujayralariga kirishi uchun maxsus ogsil-
retseptor kerak. Bunday ogsilni sintez gilishda ishtirok ctadigan gen
igrik xromosomada emas, boshgqa xromosomada joylashgan. Agar
normal ogsil-retseptomi sintez gilishda gatnashadigan gen mutatsi-
yaga uchrasa, u holda nishon to‘gima testeron gormoniga nisbatan
bcfarq bo‘ladi va organizm erkak jins tomon yo‘nalishda rivojlan-
maydi. Natijada kariotipi XY individ tashqi tomondan ayol orga-
nizmiga o‘xshash bo‘ladi. Bunday organizm urug‘donlari yaxshi
rivojlanmagani uchun nasi bermaydilar. Chunki, organizmlaming
tashqi jinsiy organlari, ikkinchi darajali jinsiy belgilari ayollamiki-
ga o‘xshash bo‘ladi. Bunday organizm odamlarda TeCTUKyNnApHas
themmHmnzaumna yoki Morris sindromi deb ataladi. Keltirilgan misol-
lardan ma’lum boidiki, erkaklarga xos belgilaming rivojlanishida
bir-birini toidiruvchi ikki juft noallel genlar ishtirok etadi. Ulardan
bir jufti retseptor ogsilni, ikkinchi juft esa erkaklik gormoni - teste-
ronni sintez etishda gatnashadi.

4.3. Genlaming o‘zaro epistaz ta’sirida belgilarning irsiylanishi.
Epistaz bir noallel genning ikkinchi noallel gen ustidan dominantlik
qilish hodisasi epistaz deb nomlanadi. Dominantlik giluvchi genlar
ingibitor yoki supressorlar deb nomlanadi. Ular dominant yoki ret-
sessiv holatda boiadilar.

Epistazga misol qilib, ba’zi bir negr oilalarida oq terili negr bo-
lasining tugilishini olish mumkin. Odatda terming qora rangi  R2
R3R4genlar yordamida hosil boiadi. Lekin bu poligenlar, retsessiv
«aa» genlar, gomozigota holatda boiganda fenotipda o°‘z ta’sirini
namoyon gilmaydi. Binobarin, bu yerda retsessiv «aa» genlar go-
mozigota holatida ingibitorlik rolini bajaradi. Boshqgacha aytganda,
ularning terisi oq rangda boiadi. Qora pigmentni hosil etuvchi
dominant genlar ta’sirini bo‘g‘ib qo‘yadi. Bombey fenomenida
esa «hh» retsessiv ingibitor gomozigota holatda 1Ava IBantigcnlar
faoliyatiga to‘sqinlik giladi, ogibatda Il, 111, IV gon guruhi o‘miga
birinchi gon guruhi paydo boiadi. Buni biz Hh va | genlar bo‘yicha
digeterozigota (Hh IAB boigan shaxslar orasida boigan nikohda
kuzatishimiz mumkin.
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fen v v
R gen HhIAIB x HhIAIB

HIA h1A HIB h 1B
I 1 v v
HIA
HH 1nin Hh IAIA HH IAB Hh 1A1IB
1 | v 1
hl1A
HhI1AA hh IAA Hh 1AB hh IAB
v v 1 1l
HIB
HH IAB HhIAB HH IBIB Hh IBIB
v | 1 |
h1B
Hh IAB hh 1AB Hh IBIB hh PP

Ko‘rinib turibdiki, INAIBBIABantigenlarga ega kombinatsiyalar
retsessiv hh genlar ta’sirida Il 11 IV gon guruhlarini emas, aksincha,
birinchi qon guruhini hosil etgan. Binobarin, hh retsessiv genlar A va
B antigenalar faoliyatini bo‘g‘gan va avlodlaming 4/16 birinchi qon
guruhiga ega bo‘lgan.

4.4.  Polimeriya ham komplementar va epistazdagi kabi bir belgi-
ning rivojlanishida ikki va undan ortiq noallel genlar gatnashadi. Le-
kin polimer irsiylanish komplementar irsiylanish va epistazdan tub-
dan farq giladi. Agar komplementar irsiylanishda ikki noallel gendan
biri asosiy ikkinchisi to‘Idiruvchi bo‘lsa, epistaz irsiylanishda bir gen
belgiga bevosita, ikkinchi noallel gen bilvosita ta’sir ko‘rsatsa, polime-
riyada noallel genlar o‘zlarining funksiyasi, fenotipga ta’sir etish ku-
chi jihatidan bir xil bo‘ladi. Polimeriya kumulyativ va nokumulyativ
xillarga bo‘linadi. Nokumulyativ polimeriya ko‘proq sifat belgilarini
irsiylanishida namoyon gilsa, migdor belgilar kumulyativ polimeriya
usulida irsiylanadilar. Kumulyativ polimeriyada avlodlarda belgining
har xil darajada rivojlanishi dominant genlar soniga garab ko‘p yoki
kam bo‘ladi. Nokumulyativ polimeriyada esa belgining rivojlanishi
dominant genlar nechta bo‘lishidan gat’i nazar bir xil bo*‘ladi.

Masalan, odamning bo‘yi, gavda hajmi, teri, soch rangi, polimer
yo‘li bilan irsiylanadi. Odam terisining qora rangi 3juft dominant no-
allel, oq rangi esa 3 juft retsessiv noallel genlar ta’sirida rivojlanadi.
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Agar qora tanli afrikalik negr, yevropalik gizga uylansa, ulaming
bolalari - mulatlaming teri rangi jigarrang bo‘ladi.

Mabodo shunday mulat yigit oq tanli gizga uylansa, bolalarining
1/8 jigarrang, 3/8 och jigarrang, 3/8 bug‘doy rang, bittasi oq tanli
bo‘ladi. Qayd etilgan hodisani genetik ramz (simvol)lar bilan ifoda
etamiz:

fen oq tanli mulat

R gen a*aran X AB,A222A3R3
AAA3 [ ioas AAE3 Aiaza3 aiAjA3 8,82A3 aiA 23 , h0.3
] (=) =2} (=) > =2} > > —
= c c [ <) == o o el
2= S s £ & 352 g¢ B2 B2 §
s g S§ o5 98 85 =28 =28 ~
& g g 2 a :2 Ro] Q g

F.

A, Aa, Aia, Aa, a.a. a,a, a.a. a,a.
? A2a2 32a2 A2a2 az? N 2a2 azn? A 2a2 az2a2
A 3as Aja3 a%a3 asas ~3a3 ~3a3 a3a3 ala3

Agar mulat gqiz negr yigitga turmushga chigsa, u holda bolalar-
ning 1/8 juda qora tanli, 3/8 to‘qjigarrangli, 3/8 goramtir jigarrangli,
1/8 jigarrang tanli bo‘ladi. Buni genetik ramz (simvol)lar yordamida
shunday tushunish mumkin:

fen juda qora tanli mulat
R gen AjAJA MA N X ARIAZAZAR3

a,a2a3 AaA3 AIAZ3 Aan3 aia2aj aaA3 aAm3 |, .
oramtir oramtir qoramtir ji -
q to‘qjigar q q Jigar

gora  to‘gjigar t°q jigar .. . .
jigar jigar jigar rang

A|A2\3A iaiaias ANAN aa,a2a2 AAAZR2ARAA2 AJAAZ2 Aa,A22 A,a,A22
ad; A3A3 - AZ3 A sas AR3 A3A s A3 A3,
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Agar bir-biridan begona bo‘lgan ikkita mulat giz va yigit turmush
qursalar, nazariy jihatdan ulaming farzandlaridan bittasi juda qora
tanli, oltitasi to‘q jigarrang terili, o‘n beshtasi qoramtir jigarrang
terili, yigirmatasi jigarrang terili, o ‘n beshtasi ochjigarrang terili, olti-
tasi bug‘doy rang terili va nihoyat bittasi oq badanli boiishi mum-
kin. Chunki, ulaming 1/64 oltita dominant noallel genlarga, 6/64 tasi
beshta dominant noallel genlarga, 15/64 tasi to‘rtta dominant noallel
genlarga, 20/64 uchta dominant noallel genlarga, 15/64 ikkita domi-
nant noallel genlarga, 6/64 bitta dominant noallel genlarga, bittasi
faqat retsessiv noallel genlarga ega boiadilar. Shunday qilib, kumulya-
tiv polimeriyada yuqorida bayon gilinganidek, dominant genlar soni
genotipda ganchalik ko‘p bo‘lIsa, belgining ro‘yobga chiqgishi darajasi
kuchli boiadi. Bo‘yning balandligi ham dominant polimer genlar so-
niga bogiiq.

4.5. Modifikator genlar. Organizm genotipida asosiy genlardan
tashqari ular faoliyatini idora etadigan, ya’ni ta’sirini kuchaytiradigan
yoki susaytiradigan modifikator genlar mavjud. Bunday holatlarda
belgining shakllanishiga «asosiy» genlar bilan bir gatorda modifi-
kator genlarga misol qilib, braxidaktiliya barmoglaming kattaligiga
ta’sir etuvchi modifikator genlami ko ‘rsatish mumkin.

Branxidaktiliyaning bir gancha barmoglami ko‘p qisgarishidan
tortib, kam qisgarishigacha shakllari bor. Barmoglari gisqa odam-
laming ko‘pchiligi geterozigota sanaladi. Branxidaktiliyali odamlar
shajarasini o‘rganish tufayli modifikator retsessiv gen gomozigota
holatda boiganda barmoglar keskin gisqarishiga, N modifikator
dominant geni kamroq qisgarishiga olib kelishi kuzatilgan. Shunga
binoan branxidaktiliya kuchli odamlar genotipini Vvnn, kuchsizroq
barmoq qisgarishi boigan branxidaktiliyalar genotipi Vv N« yoki Vv
NN, barmogi gisgarmagan shaxslar genotipini vwnn, vwNn va w NN
deb izohlash lozim.

4.6. Pleyotropiya. Noallel genlaming o°‘zaro ta’sir etish hodisasi
har bir organizmning shaxsiy taraqgiyotida genotipning bir butun-
ligini, genlaming bir-biri bilan uzviy alogadorligini bildiradi. Shu bi-
lan birgalikda gen bilan bclgilar orasidagi uchinchi xil munosabati,
ya’ni bir gen bir vaqtning o‘zida ko‘p belgilarga ta’sir etishi mum-
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kinligidan dalolat beradi. Mana shunday genlaming ko‘p tomonlama
belgilarga ko ‘rsatgan ta’siri pleyotropiya deb nomlanadi. Odamlarda
pleyotropiya albinizm hodisasida ko‘zga yaqqol tashlanadi. Odatda
teri, soch, ko‘zning rangli boiishi melanin pigmenti bilan alogador.
Melanin pigmenti terida, sochda ganchalik ko‘p sintezlansa, ular
shunchalik goramtir rangda bo‘ladilar. Melanin pigmentining sintez-
lanishi ko‘p bosgiehli jarayon bo‘lib, u fenilalanin aminokislotaning
tirazinga aylanishi, undan esa melanin pigmentining sintez gilinishi
bilan alogador. Bu jarayonda fenilalanin 4-gidroksilaza tirozinaza
fermentlari ishtirok etadi. Ana shu fermentlardan tirozinaza fermen-
tining sintezida ishtirok etadigan gen mutatsiyaga uchragan taqdirda,
bu ferment oz faoliyatini bajara olmagani sababli, melanin pigmenti
terida, sochda ham ko‘zning kamalak pardasida ham hosil bo‘Imaydi.
Binobarin, albinizm: melanin pigmentini hosil etishgacha bo‘lgan
bosgichda melanin pigmentini sintez gilish uchun zarur moddaning
retsessiv genning gomozigota holatda bo‘lish natijasidir. Odamlarda
Morfan kasalini hosil etuvchi dominant gen uchraydi. Bu gen domi-
nant holatda odamlarda bir vaqtning o‘zida oyoglaming, ayniqgsa,
go‘l barmoglarining uzayishiga va ko‘z gavharining xiralashishiga
olib keladi. Pleyotropiyaga yana bir misol: dastlab afrikaliklarda ku-
zatilgan o‘rogsimon anemiya xastaligidir. Bu xastalik gondagi erit-
rotsitlami yumaloq emas, balki o‘rogsimon shaklda boiishi bilan
alogador. Bu gen allellari gomozigota holatda bo‘lganda eritrotsitlar
kislorod tashish xossasini yo‘gotadi, natijada tug‘ilgan bolalar havo
yetishmaganligi tufayli tezda oiadilar. Mazkur gen alleli geterozigota
holatida o‘rogsimon shakldagi eritrotsitlar gisman yuzaga keladi va
kislorod tashishga unchalik putur yetmaydi. 0 ‘rogsimon anemiya
alleli bo‘yicha geterozigota bo‘lgan shaxslar bezgak kasali bilan
kam og‘riydilar, ya’ni bu gen odamlarda bir tomondan zarar keltirsa
(o‘rogsimon anemiya), ikkinchi tomondan foydali belgi (bezgakka
chidamlilik)ni keltirib chigaradi.
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Bilimni tekshirish uchun savollar
Allel bo‘lmagan genlaming o ‘zaro ta’sir xillariga nimalar Kiradi?
Belgilarning komplementar usulda irsiylanishi deganda ni-
mani tushunasiz?
F2da belgilarning 9:7 nisbatda boiishiga misollar keltiring.
Allel boimagan genlaming epistaz ta’sirini o0 ‘ziga xos tomon-
larini tushuntiring.
Epistatik, gipostatik genlarga ta’rif bering.
Retsessiv epistazga misol keltiring.
Belgilarning polimer irsiylanishini izohlang.
Belgilarning polimer irsiylanishining ganday xillarini bilasiz?
Kumulyativ polimeriya F2 avlodida nisbat ganday sxemada
namoyon boiadi?

10. Pleyotropiyani izohlang va misollar bilan tushuntiring.
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Testlardan to‘g‘ri javobni aniglang

1 Allel bo ‘lmagan genlaming o'zaro tasdiri ganday tiplarga
bo finadi?

A. Komplementar, modifakator, epistaz.

B. Polimeriya, allelizm, komplementar.

C. Komplementar, epistaz, polimeriya.

D. Kodominantlik, modifikator, polimeriya.

2. Genlaming komplementar irsiylanishni F2da belgilaming xil-
ma-xilligi

A. 9:3:3:1, 9:7, 9:6:1, 9:3:4

B. 9:3:3:1, 12:3:1,9:6:1, 15:1

C. 13:3,9:3:3:1,9:7,12:3:1

D. 9:7, 15:1, 13:3,9:3:3:1

3. Komplementar irsiylanishning o ziga xosjihatlari.
A. F, va F2ota-onaga o‘xshash formalar rivojlanadi.
B. F]va F2yangi belgilar hosil bo‘ladi.

C. F!ota-onaga o‘xshash belgilar hosil boiadi.

D. F2yangi belgilar hosil boiadi.

4. Allel bo Imagan genlaming epistaz tasirida F2da belgilaming
nisbati ganday bo 1adi?

A. 15:1, 13:3

B. 12:3:1,9:3:4

C. 13:3,12:3:1

D. 15:1, 9:6:1

5. Allel bo‘lmagan genlaming polimer tasirida belgilaming F,
dagi nisbati ganday bo ‘1adi?

A. 15:1,9:3:3:1

B. 1.4:6:4:1, 13:3
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C. 15:1,1:4:6:4:1
D. 13:1,9:3:3:1

6. Allel bo imagan genlamingpolimer tasirida belgilaming F2
dagi nisbati ganday bo 1adi?

A. 151 9:3:31

B. 1:4:6:4:1 13:3

C. 151 11:4:6:4:1

D. 131 9:3:31

7. Allel bo‘lmagan genlaming polimer tasirini oziga xos jihat-
lari?
A. Birgen ikkinchi allel boimagan genlar belgiga bir yo‘nalishda

ta’sir giladi.

B. Allel va allel bo‘Imagan genlar belgiga bir yo‘nalishda ta’sir
giladi.

C. Allel va allel bo‘lmagan genlar bir-biriga ta’sir etib yangi bel-
gini hosil giladi.

D. Mustaqil allel va allel boimagan genlar har xil yo‘nalishida
belgiga ta’sir giladi.

8. Ikkita allel bo 1magan dominant gen ta 3iridagi kumulyativ po-
limeriyaning F2dagi fenotip bo yicha nisbati ganday bo 1adi?

A. 1:4:6:4:1

B. 1:6:15:20:15:6:1

C. 151

D. 63:1

9. Uchta dominant allel bo‘lmagan genlar tasirida polimeriya-
ning F, avlodida belgining rivojlanishi ganday nisbatda bo 1adi?

A. 151

B. 63:1
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C. 36:6
D. 31

10. Odamlarda gaysi belgilar komplementar usulda irsiylanadi?
A. Jins, bombey fenomeni.

B. Tcrining qora rangi, sochning jingalakligi.

C. Tug‘ma karlikjins.

D. Teri pigmentatsiyasi, bo‘yning balandligi.
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VBOB.
BIRIKKAN HOLDA IRSIYLANISH

Tayanch tushunchalar: belgilarning birikkan holda irsiylanishi,
drozofila qulay obyekt sifatida, to 1iq birikish, gisman birikish, kros-
singover, krossingover miqdori, lokus, santimorganid, krossingovemi
sitologik ishoti, qo'sh krossingover, interferensiya hodisasi, koinsiden-
siya koeffitsienti, birikish guruhi, genetik xarita, sitologik xarita, kros-
singover koeffitsienti, krossingoverga ta 8ir etuvchi omillar, xromosoma
nazariyasi.

5.1. Belgilarning birikkan holda irsiylanishi. Har bir organizmda
genlar soni ko‘p, xromosomalar soni esa, nihoyatda ozchilikni tashkil
etadi. Chunonchi odam hujayrasida 80 mingga yagin gen boiib, xro-
mosomalar esa 46 tadir. Bundan har bir xromosomada bir gen emas,
balki ko‘p gen joylashgan degan xulosaga kelish mumkin. Odatda
bir xromosomada joylashgan genlar majmuasini genlaming birikish
guruhi deb nomlanadi. Genlaming birikish guruhi xromosomalaming
gaploid to‘plamiga teng. Genlaming birikkan holda irsiylanishini
dastlab ingliz genetigi Pennet tasvirlab berdi. Bu hodisani u genlar-
ning bir-biriga «tortilishi» deb atadi. Amerika genetigi T.Morgan o0°‘z
shogirdlari bilan genlaming birikkan holda irsiylanishini atroflicha
o‘rgandi hamda birikkan holda irsiylanish gonunini ixtiro etdi. Agar
Mendel o°‘z tadgiqotlarini no‘xat o‘simligi ustida olib borgan bo#flsa,
T.Morgan va uning shogirdlarining tadgigot obyekti boiib, kichik
meva pashshasi - drozofila melanogaster hisoblanadi.

Morgan tajribalarining birida drozofilaning gora tanali (b), normal
ganotli (vg+® urg‘ochi formasini kulrang tanali (b+ mdiment ganotli
(vg) forma bilan chatishtirganda F, da barcha erkak va urg‘ochi pash-
shalar tanasi kulrang, ganoti normal boigan (13-rasm). Morgan F, dagi
duragay kulrang tanali, normal ganotli erkak drozofilani qora tanali,
rudiment ganotli urg‘ochi forma bilan tahliliy chatishtirganda Fbda
50% drozofilalarda kulrang tana, rudiment ganot, 50% drozofilalarda
gora tana normal ganot rivojlangan. Binobarin Fbda xuddi ota-onaga
o0 ‘xshash formalar teng migdorda paydo boigan. Agar, drozofiladagi
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ikki belgi genlari turli nogomologik xromosomalarda joylashganda
Fbda to‘rt xil forma 25% dan hosil boiishi kerak edi. Lekin ikki xil
belgi genlari bir xromosomada joylashgani sababli F, da ikki xil ga-
meta hosil boidi va Fbda ota-onaga o‘xshash ikki xil forma 50% dan
olinadi. Qilingan tajriba yakunlariga ko‘ra Morgan belgilami to‘lig
birikishi deb nom berdi.

16-rasm. Drozofiladajins bilan birikkan holda belgilaming
irsiylanishi va krossingover.
1- krossingoveryuz bermaganda (Fj geterozigotali erkak);2 - gete-
rozigota bo ‘lgan holatda (FJurg ochi geterozigota holatda); b+
kulrang, b - gora tana, vg +- normal ganot, vg - kalta ganot.
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F, dagi kulrang tanali, normal ganotli duragay urg‘ochi drozofilani
retsessiv belgili erkak drozofila bilan chatishtirilganda, Fb da 83%
chatishtirishda gatnashgan ota va onaga o ‘xshash drozofilalar olingan.
Ulaming 41,5% drozofilalarda kulrang tana, rudiment ganot 41,5%
da qora tana, normal ganot rivojlangan. 17% drozofila duragaylarda
esa ota-ona organizmlar belgilari kombinatsiyalangan formalar, ya’ni
8,5% qora tanali, rudiment ganotli, 8,5% da kulrang tanali normal ga-
notlilar boigan. Vaholanki bu ikki belgi bir-biridan mustasno holda
irsiylanganda to‘rt xil organizm 25% dan hosil boiishi, agar belgi-
laming toiiq birikishi boiganda edi bunda ikkita ota-onaga o ‘xshash
organizmlar 50% dan hosil boiishi lozim edi. Shuning uchun bu
hodisaga Morgan belgilaming gisman birikishi deb nom berdi.

Ikkinchi tahliliy chatishtirishdan olingan 17% drozofilalar F, dagi
urg‘ochi pashshalarda jinsiy hujayralar hosil boiish davridagi meyoz
boiinishda gomologik xromosomalaming kon’yugatsiya va krossin-
goveri tufayli genlaming ayirboshlanishi natijasi deb baholash kcrak.
Gomologik xromosomalarda genlaming ayirboshlanish hodisasiga
krossingover deyiladi. Krossingover natijasida ota-onaning ayrim
belgilarini o‘zlarida mujassamlashtirgan individlami krossover or-
ganizmlar deyiladi. Krossingover tufayli hosil boigan organizmlami
umumiy rivojlangan organizmlar nisbatan foizi krossingover mig-
dori deb nomlanadi. Yuqoridagi misolimizda jami rivojlangan orga-
nizmlami 100 deb olsak, undan 17 tasi krossingover natijasida hosil
boigan, ya’ni krossingover miqdori 17% ni tashkil giladi.

fen  katarakta katarakta
R polidaktiliya polidaktiliya
gen K K K K  bunda: k- normal ko‘z
r—5 barmoq
r R R
fen katarakta katarakta normal ko‘z
5 barmogqli polidaktiliya polidaktiliya
gen K K K K K K K K
R R R R
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Belgilaming birikkan holda irsiylanishi odamlarda ham uchray-
di. Masalan, katarakta va polidaktiliya xastaliklari bo‘yicha dige-
terozigota erkak va ayol (agar ulaming har ikkisi katarakta (K) xas-
taligini onadan, polidaktiliyani (R) otadan olgan bo‘lsalar nikohidan
tug‘ilgan farzandlarda (krossingover kuzatilmagan holda) belgilar-
ning rivojlanishi quyidagicha bo‘ladi.

Bu misolda katarakta va 5 barmoq genlari bir xromosoma, nor-
mal ko‘z va polidaktiliya genlari ikkinchi gomologik xromosomada
joylashganligi uchun birikkan holda irsiylanishni ko ‘rish mumkin.

? 03 D 03 d 02 d
sh SH 0.2 SDH
S sh
sog* sog* sog* sog*
05 D 05 D D 0,15 D d 0,0 D D 010 D d
Sh Sh sh Sh Sh Sh Sh Sh sh
shabko‘r daltonik sog* shabko‘r,
0,5 0,15 D 0,15d 0,10 D dalt. 0,10 d
sh SH SH sh

Krossingover hodisasiga odamdagi belgilaming irsiylanishi
bo‘yicha ham misol keltirish mumkin. Aniglanishicha odamlarda
daltonizm - d va shabko‘rlik - sh (qorong‘ida ko ‘rmaslik) genlari X
jinsiy xromosoma orqali avlodlarga beriladi. Ushbu genlar orasida-
gi masofa 40 morganidga teng. Faraz qgilaylik otasi daltonik, onasi
shapko‘r bo‘lgan oilada tug‘ilgan normal ko‘radigan giz har ikki
belgi bo‘yicha normal yigitga turmushga chiggan. Xotinning feno-
tipidan ma’lum bo‘ladiki, daltonizm geni ham, shabko‘rlik geni ham
retsessiv holda avloddan-avlodga o‘tadi. Ana shu nikohdan tug‘ilgan
bolalarda mazkur ikki belgi shunday rivojlanadi.

Pennet katagidan ko‘rinib turibdiki, shu oilada tug‘ilgan barcha
gizlar har ikki belgi bo‘yicha sog*. Lekin ulaming yarmi ikki xil xas-
talik genining birini tashuvchi hisoblanadilar. 10% o“g ‘il bolalar ham
daltonik, ham shabo‘r, 10% sog* hisoblanadi. 30% o ‘g ‘il bolalaming
yarmi bir belgi bo‘yicha xasta, ya’ni yo shabko‘r yo daltonik bo‘ladi.
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10% o‘g ‘il bolalaming ham daltonik ham shabko‘r bo‘lishi X xromo-
somalar orasidan krossingover ogibatidir.

5.2. Genetik xarita. Genetik xarita deyilganda genlar guruhla-
nishi, ana shu guruhda genlaming ganday izchillikda joylashganligi,
ular orasidagi masofa tushuniladi. Birinchi marta genetik xarita dro-
zofila meva pashshasida T.Morgan va uning shogirdlari tomonidan
tuzilgan. Ular genlaming gumhlanishini birikkan holda irsiylanish,
genlar orasidagi masofani esa krossingover hodisasiga garab belgilash-
gan. Birikkan holda irsiylanishdagi krossingover, ya’ni F2ota-onaga
o‘xshamagan duragaylar foizi genetik xaritada morganid birligi bilan
belgilanadi. Bu birlik Morganning genetika fani oldidagi xizmatla-
rini ulug‘lash maqsadida e’tirofetilgan. Hozirgi davrga kelib drozofi-
ladan tashqgari odam, siehqon, quyon, tovug, tut ipak qurti va jo ‘xori,
pomidor va boshga yuksak o‘simliklaming genetik xaritasi tuzilgan.
Bu hagidagi ma’lumotlar 1.A.Zaxarovning «[ eHeTU4YecKne KapThbl
BbiCLIMX opraHuM3MoB» Kkitobida keltirilgan. Hozirgi vaqtga kelib,
odamda bir yarim mingga yaqin genlar aniglangan. Bu odam xromo-
somasidagi umumiy genlar sonini 1-5% tashkil giladi. Odam gcn-
omidagi eng yirik va ko‘p o‘rganilgani birinchi xromosomadir.

5.3. Irsiyatning xromosoma nazariyasi. 1902-1903-yillarda
amerikalik tadgigotchi Setton va germaniyalik Boveri bir-biridan
mustasno irsiy omillar (genlar) xromosomalarda joylashgan bo‘lishi
mumkin, deb taxmin gildilar. Bu g‘oya irsiyatning xromosoma naza-
riyasini yaratishni boshlab berdi. «Gen» iborasi 1909-yil daniyalik
olim logannsen tomonidan ilgari surilgan. Hujayra boiinayotganda
genlar bilan xromosomalar xatti-harakatida va gametalar hosil
boiishida uyg‘unlik borligi hagidagi g‘oya ham genlar xromosoma-
larda joylashganligidan dalolat beradi. 1910-yili T.Morgan o0°‘z sho-
girdlari bilan drozofila meva pashshasida belgilaming irsiylanishiga
oid tajriba yakunlarini tahlil gilish orgali gen bilan xromosomalar
orasida bogianish borligini isbotladi hamda irsiyatning xromosoma
nazariyasini eksperimental jihatdan asosladi.

1913-yili Bridjes jinsiy xromosomalar targalmaganda jins bilan
bog‘lig holda belgilaming irsiylanishini o°‘rganishiga asoslanib irsi-
yatning xromosoma nazariyasini yana bir marotaba isbotlab berdi.
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Shunday qilib, yugorida gayd etilgan olimlaming tadqiqotlari tu-
fayli irsiyatning xromosoma nazariyasi yaratildi.
Irsiyatning xromosoma nazariyasining asosiy qoidalari quyidagilar:

Genlar xromosomalarda va maium izchillikda joylashgan.
Genlar irsiy jihatdan bir butun va nisbatan turg‘un.

Bir xromosomadajoylashgan genlar birikkan holda irsiylanadi
va birikish guruhini hosil etadi.

Genlaming birikish guruhi xromosomalaming gaploid
to‘plamiga to‘g ‘ri keladi.

Genlar birikishi bilan alogador belgilar odatda avloddan-av-
lodga birgalikda irsiylanadi.

Genlaming birikishi krossingover jarayonida buzilishi mum-
kin. Natijada rekombinat xromosomalar hosil boiadi.
Xromosomalardagi genlar bir-biridan ganchalik uzoq joylash-
gan boisa, ular orasidagi krossingover foizi shunchalik katta
boiadi.

Genlaming birikishi va krossingover hodisasi xromosomalar-
da genlar xaritasini tuzish imkonini beradi.

Molekulyar biologiya fanining hozirgi taraqqiyoti zaminida pro-
kariot va eukariot organizmlaming xromosoma nazariyasini yanada
rivojlantirish imkoni tugildi. Yaqgin vaqtga gadar genlar irsiyatning
boiinmas birligi deb garalgan boisa, endilikda genlaming nozik
tuzilishi va faoliyati aniglangan. Genlar rekon, muton kabi tarkibiy
gismlardan tashkil topganligi, genlami kimyoviy yoi bilan sintez qi-
lish mumkinligi maium boidi. Bu sohada olingan ma’lumotlar irsi-
yatning genetik materiali bir butun yaxlit va uzluksizligini isbotladi.



How

© N o o

Bilimni tekshirish uchun savollar
Birikkan holda irsiylanish deb nimaga aytiladi?
T.Morgan oz tajribalarida ganday obyektdan foydalangan va
nima uchun?
To‘lig va gisman birikish deb nimaga aytiladi?
Krossingover nima? Uning isbotlovchi tajriba tafsilotini tu-
shuntiring.
Krossover organizmlar deganda nimani tushunasiz?
Krossingover miqdori ganday hisoblanadi?
Lokus deb nimaga aytiladi?
Genlaming birikish gumhi bilan xromosomalaming gaploid
to‘plami orasida qanday bog‘lanish bor?
Genetik xaritada nimalar ifodalanadi?
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Testlardan to4y‘ri javohni aniglang

1 Irsiyatning xromosoma nazariyasi gaysi olim tomonidan yara-
tilgan?

A. G. Mendel.

B. G. Defriz.

C. T. Morgan.

D. Ch. Darvin.

2. Genlaming birikish guruhlari soni nima bilan belgilanadi?
A. Xromosomalaming umumiy to‘plami bilan.

B. Xromosomalaming gaploid to‘plami bilan.

C. Krossingoverda tortilmagan xromosomalar soni bilan.

D Krossingoverga tortilgan xromosomalar soni bilan.

3. Krossingover nima?

A. Gomologik xromosomalaming chalkashuvi.

B. Gomologik xromosomalaming ayrim gismlarini ayirboshlanishi.
C. Gomologik xromosomalarda genlaming ko‘chib yurishi.

D. Gomologik xromosomalarda genlar lokusining o‘zgarishi.

4. Genetik xaritani tuzish prinsiplari...

A. Chatishtirish orgali genlar birikish guruhi aniglanadi.

B. Uch belgili duragaylarda genlaming xromosomadagi joylanish
tartibi aniglanadi.

C. Krossingover foiziga garab'genlar orasidagi masofa belgilanadi.

D. A-C.

5. Genlari xromosomada birikkan digeterozigota erkak drozofila
retsessiv belgili urg ochi drozofila bilan chatishtirildi. Fbda nechta
fenotipik sinfhosil bo 1adi?

A. Bitta.

B. Ikkita.

C. Uchta.

D. To‘rtta.
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6. Genlari xromosomada birikkan digeterozigota urg ochi drozo-
fila retsessiv belgili erkak drozofila bilan chatishtirilsa Fhda nechta
fenotipik sinfkuzatiladi?

A. Bitta.

B. Ikkita.

C. Uchta.

D. To‘rtta.

~

Genlaming birikish guruhi bu...

A. Autosomalarda joylashgan genlar.

B. Bir xromosomada joylashgan genlar majmuasi.
C. Jinsiy xromosomalarda joylashgan genlar.

D. Gomologik xromosomalarda joylashgan genlar.

8 Odam tana hujayralarida genlaming nechta birikish guruhi
mavjud?

A. 22
B. 23.
C. 20.
D. 24.

9. Krossingover hodisasi bu...

A. Xromosomalar sonining ikki marta ortishi.

B. Xromosomalar sonining ikki marta kamayishi.

C. Gomologik xromosomalaming o‘zaro ayrim gismlarining al-
mashinuvi.

D. Genlaming xromosomalarda ko ‘chib yurishi.

10.Lokus deb...

A. Genlar orasidagi masofa.

B. Krossingover migdori.

C. Genlami xromosomadaga 0 ‘mi.
D. Birikish guruhi.
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VI BOB.
JINS GENETIKASI

Tayanch tushunchalar: jins muammosi,jinsga ta if, birlamchi va
ikkilamchijinsiy belgilar, jinsiy dimorfizm, progam, epigam, singam,
jinsiy xromosoma, gomogametali va geterogametali organizmlar, au-
tosomalar, xromosoma orgalijinsni aniglash, triploid, interseks, o ta
urg ochi, o ta erkak, jinsiy indeks, balans nazariyasi, gonad, odam-
lardajinsning rivojlanishi, korteks, medula, jinsning tabagalanishi,
biseksuallik, gormonlar orgalijinsni boshgarish.

6.1. Odam jinsi. Organik olam evolyutsiyasining ma’lum bos-
gichida Yer yuzida ayrim jinsli organizmlar paydo bo‘lgan. Ayrim
jinsli organizmning tarixiy jarayonda paydo boiishi katta biologik
ahamiyatga ega. Har xil jinsli organizmlaming o°‘zaro qo‘shilishi ir-
siy axborotning ko ‘payishiga, muhit sharoitiga moslashishiga imkon
bergan.

Jins muammosi bilan odamzod gadimdan gizigib kelgan. Bu
to‘g‘risida xilma-xil fikrlar, mulohazalar, farazlar bildirilgan. Faqat
genetika fani shakllanishi bilan muammo o°‘zining ilmiy yechimini
topdi.

Jins- organizmlaming gametalar hosil gilish orgali nasi goldirish,
irsiy axborotni kelgusi avlodga uzatishni ta’minlaydigan belgi va xos-
salari majmuasi.

Har xiljinslami farglantiruvchi belgi-xossalar odatda birlamchi va
ikkilamchi jinsiy belgilarga bo‘linadi.

Birlamchi jinsiy belgilarga organizmlaming ichki va tashqi or-
ganlar, ulaming rivojlanishini ta’minlovchi morfo-fiziologik xossalar
kiradi.

Ikkilamchi jinsiy belgilar gametalar hosil etishda gatnashma-
sa, erkak va urg‘ochi organizmlar qo‘shilishini va urug‘lanishini
ta’minlamasa ham jinsiy ko‘payishida bilvosita rol o‘ynaydi. Jinsiy
dimorfizm, ya’ni erkak va urg'ochi organizmlar orasidagi tafovut
ko‘pgina hayvon va o‘simliklardagi singari odamlarda ham ko‘zga
tashlanadi. Odamda ikkilamchi jinsiy belgilarga erkaklarda soqol,
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mo‘ylov bo‘lishi, skelet, gavda tuzilishining yirikligi, tovushning
yo‘g‘onligi va boshqalar kiradi. Ular birlamchi jinsiy organlar to-
monidan ajralgan gormonlar ta’sirida rivojlanadilar.

Jinsni aniglashning uch: progam, epigam, singam xili mavjud.
Jinsni aniglashning progam xilida jins urugianguncha ma’lum
bo‘ladi. Masalan, ba’zi bir chuvalchanglar, kolovratkalarda urg‘ochi
organizm odatda yirik, sitoplazmaga boy hamda mayda sitoplazma-
si kam bo‘lgan tuxum qo‘yadi. Sitoplazmaga boy tuxum hujayra
urugiangach urg‘ochi, mayda sitoplazmasi kam tuxumdan esa erkak
organizm rivojlanadi.

Jinsni aniglashning epigam xilida jins shakllanishi tashqi muhitga
bog‘lig boiadi. Misol uchun, 0 ‘rta Yer dengizi va Atlantika okeanida
targalgan halgali chuvalchanglardan Bonella Viridis ni olsak, otalan-
gan tuxum hujayrada rivojlangan lichinka mustaqil hayot kechirsa
uning urg‘ochi, aksincha urg‘ochi organizmning jinsiy organida para-
zitlik gilib yashasa uning erkak jinsi hosil boiadi.

Jinsni aniglashning singam xilida jins urugianish davrida ma’lum
boiadi. Jinsni aniglashning singam xili keng targalganligi va amaliy
ahamiyatga ega ekanligini ta’kidlab o ‘tish joizdir.

6.2. Jinsni aniglashning xromosoma nazariyasi. Mendel tajri-
basining ko‘rsatishicha monoduragaylami tahliliy chatishtirishda
fenotip va genotip bo‘yicha nisbat 1:1 boiadi. Agar biz turli hayvon
va o‘simlik turlaridagi erkak va urg‘ochi organizmlar nisbatini olsak,
shunga o‘xshash natijani ko‘ramiz (6-jadval).

6-jadval
Turli organizmlarda jinslar foizi

. - Jins foiz hisobida
Ne Organizmlar xili

6 9

Odam 49 51
Ot 48 52
Qoramol 49 51
Qoy 51 49
It 44 56
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Sichqgon 50 50

Tovuq 51 49
0 ‘rdak 50 50
Kaptar 50 50

Jadvaldagi ma’lumotlarga Mendel gonunlari nuqtayi nazaridan
yondashib, organizmlardagi garama-qarshi jinslaming bin gomoga-
meta, ikkinchisi geterogameta degan xulosaga kelish mumkin. Bun-
day mantiqiy xulosaning to‘g‘riligini dastlab olimlardan Karl Kor-
rens genetik eksperiment asosida isbotlab berdi. U govogdoshlar oila-
siga kiruvchi bir uyli Abujaxil va ikki uyli tarvuzpalak o ‘simliklami
chatishtirib tajriba o‘tkazdi. Agar ona o‘simlik sifatida Abujaxil tar-
vuzi, ota o‘simlik sifatida tarvuzpalak olinsa, birinchi avlod ikki uyli
boiib, ulaming 50% urg‘ochi, 50% erkak o ‘simlik boiadi. Agar ikki
uyli o‘simlik tarvuzpalak ona, Abujaxil tarvuzi ota o‘simlik sifatida
chatishtirilsa, duragaylaming hammasi urg‘ochi organizmlar boiadi.
Bu tajriba natijasiga asoslanib ikki uyli tarvuzpalak o‘simliklarining
erkak o‘simligi geterogameta, onalik o‘simligi esa gomogameta ekan
degan xulosaga kelindi.

1906-yili L.Donkaster tomonidan Kkrijovnik kapalagi ustida
o°‘tkazilgan tajriba ham ulami bir jinsi gomogameta, ikkinchi jinsi
geterogametali ekanligini tasdigladi. Biroq genetik tadgiqotlaming
o°‘zigina hali jinslaming gomogameta va geterogametali ekanligini
isbotlash uchun yetarli emas. Bunday fikr sitologik dalillar asosida
0°z tasdigini topgandagina u toialigicha e’tirof gilingan boiar edi.
Tez orada sitologlar spermatogenezda xromosomalaming bir jufti
hajmi va shakli bo‘yicha bir xil emasligini anigladilar. Ana shu xro-
mosomaning bittasi urg‘ochi organizmning boshga xromosomalarga
o‘xshash ekanligi maium boidi. Uni iks - «X» xromosoma deb
nomladilar. Shakli va hajmi bo‘yicha farg gilgan o‘sha xromosoma
juftining ikkinchisini igrik - «Y» xromosoma deb atala boshlandi. Bi-
rinchi marotaba xromosomalarining shunday tarkibi gandalaning bir
turida ham ko‘zga tashlanadi. Olingan dalillar ikki jinsli organizmlar-
da xromosomalar jinsiy xromosomalar va tana xromosomalar auto-
somalardan tashkil topgan, degan xulosa uchun asos boidi. Odam
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ham bundan istisno emas, uning kariotipi 46 xromosomadan iborat
bo‘lib, 44 tasi erkak va ayollarda aynan o‘xshash, ular autosomalar
yoki tana xromosomalar deyiladi. Bir juft xromosomalar deb atalib,
u ayollarda ikkita iks - XX, erkaklarda bitta X va bitta Y xromo-
somadan tashkil topgan. Binobarin ayollarjinsiy ko ‘payishi davri-
da bir xil gametalar (22 A+X)ni hosil gilsa, erkak organizm ikki xil
(22 A+X) va (22 A+Y) gametalami hosil giladilar. Demak, ayollar
gomogametali, erkaklar geterogametali jins sanaladilar. Morgan va
uning shogirdlari drozofila meva pashshasida jins bilan birikkan bel-
gilami o‘rganish natijasida jinsni aniglashning xromosoma nazariya-
sini yaratdilar. Bu nazariyaga ko ‘ra xromosomalar ota-ona belgi-xos-
salarini avloddan-avlodga o ‘tishini ta’minlovchi irsiyatning moddiy
asosigina boiib golmay, shu bilan birgalikda boiajak organizmlar-
ning jinsini ifodalashda ham asosiy rol o‘ynaydi.

Jinsni aniqglashning xromosoma nazariyasi yaratilgandan so‘ng
bu sohadagi tadqiqodlar jadal su’ratlar bilan olib borildi va yangi-
yangi ma’lumotlar to‘plandi. Ma’lum boiishicha hamma organizm-
larda urg‘ochi organizm gomogameta, erkak geterogameta emasligi,
buning teskarisi boiishi ham kuzatildi. Chunonchi qushlar va tanga
ganotlilarda urg‘ochi organizmlar geterogameta, erkaklari esa gomo-
gameta ekanligi, hasharotlaming erkaklari bitta, urg‘ochilari ikkita X
xromosomaga ega ekanligi aniglandi. Shu bilan birga XXY kariotipli
drozofilalar urg‘ochi, XO Kariotipiilar erkak organizm boiishi ham
maium boidi. Lekin odamlarda X xromosoma nechta boiishidan
gat’i nazar Y xromosoma erkak jinsni belgilashi maium boidi.

6.3. Jins va gormonlar. Har ganday ayrim jinsli organizm tabiatan
go‘sh jinsli - biseksual hisoblanadi. Embrion taraqqiyotining dast-
labki bosgichida jinsiy bezlar - gonadlarda erkak yoki urg‘ochiga xos
jinsiy tafovutlar boimaydi. Jinsiy bezlar - gonadlar ikki xil tashqi
- kortikal va ichki - medulyar gatlamdan tuzilgan. Rivojlanish jara-
yonida «Y» jinsiy xromosomali homilada kortikal gatlami yemirilib,
medulyar gatlamdan urug‘dan rivojlanadi. XX genotipli homilada
aksincha medulyar gatlam yemirilib, kortikal gatlamdan tuxum-
don shakllanadi. Homilada urug‘don va tuxumdon shakllangandan
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so‘ng ulardan ajralgan gormonlar ta’siridajinsiy organlaming qolgan
gismlari rivojlanadi. Sut emizuvchilar shujumladan odamlardajinsni
taraqqiy qilish jarayoni ikki bosgichdan iboratdir. Birinchi bosgichda
jinsni zigotaning xromosomalar to ‘plami, gonadlami jinsiy tabaqgala-
nishi belgilaydi, ogibatda yo tuxumdon, yo urug‘don rivojlanadi. Agar
urug‘donlar rivojlansa, ular ajratgan testosteron gormonini embrion
bo‘yicha sirkulyatsiyasi tufayli somatik hujayralarning erkaklik jinsi
bo‘yicha rivojlanishi ta’minlanadi. Mobodo tuxumdon shakllangan
boisa, u holda testosteron gormoni ishlab chigarilmaydi va natijada
somatik hujayralarda urg‘ochilik jins bo‘yicha rivojlanish ro‘y beradi.
Demak, jins shakllanishining birinchi bosgichida asosiy rolni jinsiy
xromosomalar, ikkinchi bosgichida gonodlardan ajratilgan gormonlar
o‘ynaydi. Aniglanishicha erkak jinsining rivojlanishi X xromosoma
tarkibidagi maxsus genga bogiiq. Chunki, bu gen ishtirokida sin-
tez gilingan ogsil molekulasi urg‘ochi va erkak jinsida regulyatorlik
funksiyasini o‘taydi. Bu ogsil molekulasi Y jinsiy xromosoma geni
ta’siri tufayli sintez gilingan testosteron gormoni bilan birikib effek-
tor rolini bajaradi. Agar X xromosomadagi maxsus gen mutatsiyaga
uchrasa, u holda Y xromosoma testosteron gormon ta’sirini sezmaydi,
natijada homilaning urug‘doni bilan birga, yetilmay qolgan tuxum-
don hosil boiadi va erkak genotip bo‘yicha XY kariotipiga egaligiga
garamay, fenotip jihatdan ayol ko‘rinishida boiadi.

Jinsiy gormonlar bosh miyaga ham ta’sir etib, odamlaming xat-
ti-harakatini o°‘zgartirishi mumkin. Chunonchi, homilador ayolga
progestin gormoni yuborilsa, tugilgan qiz bola erkakshoda, ya’ni
ko‘proq o‘g‘il bolalar o‘yinini o‘ynash, yosh bolalarga enagalik qi-
lishni yoqtirmaslik kabi xislatlar namoyon boiadi.

1955-yili Eychvald va Silmserlar Y jinsiy xromosoma nazorati-
dagi H-Y antigen mavjudligini ixtiro gildilar. Chamasi H-Y antigeni
homilaning dastlabki «erkak» hujayralaridan ajratiladi. Hozirgi vaqt-
da H-Y retseptorlar gonadlaming ikkala turi yuzasida borligi anig-
langan. Bu antigen ta’sirida gonadlar keyinchalik urug‘donlaming
rivojlanishiga olib keladi. Agar H-Y antigenining faolligi anti H-Y
zardobi tomonidan neytrallashtirilsa, u holda gonadlar tuxumdonni
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hosil giladi. Keyingi olingan maiumotlarga ko‘ra H-Y antigeni Y jin-
siy xromosoma geni bilan emas, balki uning nazoratidagi autosoma
geni tomonidan kodlanadi. Bu gen Y jinsiy xromosoma bo‘lmagan
individlarda repressiyaga uchraydi. Kamdan-kam mutatsiyalarda Y
jinsiy xromosoma hujayralarda uchramasa ham, erkak jins H-Y gen
ta’sirida shakllanadi. Ehtimol, bunday holatda Y jinsiy xromosoma-
dagi H-Y antigeni translokatsiya tufayli autosomaga o‘tgan boiishi
mumkin. Ikkinchi tomondan oz migdorda ham hujayrada H-Y geni
boisa, XX jinsiy xromosomali individlar erkak organizm boiadilar.

Shunga o‘xshash olingan maiumotlar erkak jinsi fagat XY, ayol
jinsi fagat XX jinsiy xromosomalar ishtirokidagina emas, balki auto-
somalardagi ba’zi genlar ta’sirida ham shakllanishidan dalolat beradi.

Yugorida bayon etilgan ma’lumotlar odamlarda erkak va ayol
jinsining garor topishi bir tomondan X va Y jinsiy xromosomalarga,
ikkinchi tomondan ularda joylashgan genlarga, uchinchi tomondan
gormonlar faoliyatiga bogiig ckanligidan dalolat beradi.

6.4. Jinsni oldindan bilish va boshqgarish. Jinsning paydo
boiishi, uni oldindan bilish va boshqarish to‘g‘risida har xil gipoteza-
lar mavjud. Ulardan biri K.Bridjes gipotezasidir. Bu gipotezaga bi-
noan Y xromosoma hamma vaqt ham erkak jinsini rivojlantirmaydi.
Jinsni aniglashda autosomalar bilan jinsiy xromosomalaming nisbati
hal giluvchi ahamiyatga ega boiadi. Shunga ko‘ra 2X : 2A genotipli
organizm urg‘ochi, 1X : 2A li esa erkak, 2X : 3A erkak bilan urg‘ochi
o‘rtasida oralig-interseks boiadi. Binobarin K.Bridjes gipotezasi
bo‘yicha drozofilada erkak jinsini Y xromosoma emas, balki X jin-
siy xromosoma soniga nisbatan autosomalar sonining ko‘pchiligi hal
giluvchi ahamiyatga ega boiadi. R.Goldshmidt gipotezasiga binoan
tok ipak qurti kapalagida jinsni jinsiy xromosomalar yoki ulaming
autosomalarga nisbatan emas, aksincha urg‘ochi va erkak kapalak-
laming kuchi belgilaydi. Chatishtirishda gatnashgan erkak kapalak
kuchli, urg‘ochi kapalak kuchsiz boisa, avloddagi erkak kapalaklar
normal, urg‘ochilar esa interseks boiadi.

Martin gipotezasiga ko‘ra spermatozoidlar orasida «quyon» Y
spermatozoidlar va «toshbaga» X spermatozoidlar bor. Y sperma-
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tozoidlar X spermatozoidlarga qaraganda faolroqdirlar, biroq tezda
nobud bo‘ladilar. Agar tuxum hujayra urugianishga tayyor bo‘lsa,
u holda uni avval Y xromosomali spermatozoid urug‘lantiradi.
Mabodo tayyor boimasa, uni X xromosomali spermatozoid
urugiantiradi. Yoshlar seks bilan tez-tez shug‘ullanishi ogibatida
yosh juvonning jinsiy yoiida Y jinsiy xromosomali spermatozo-
idlar doimo boiadi va tuxum hujayrani urugiantiradi. Bir necha
yildan keyin erkak ahyon-ahyonda seks bilan shug‘ullanishi sa-
babli tuxum hujayrani «toshbaga» X xromosomali spermatozoid-
lar urugiantiradilar va qiz bolalar tugiladi. Ingliz genetigi Djeyms-
ning uqtirishieha qiz yoki o‘g‘il bola tugilishi ota-ona tanasidagi
gormonlaming o°‘zgarishiga bogiiq. Agar ota va ona tanasida
testosteron va esterogen gormoni ortib ketsa o‘g‘il, gonadotropin
gormoni ortsa giz tugiladi.

Garvard universiteti olimlari Triversom va Villiard taxminicha
sut emizuvchilarda jinslar nisbatini moslanish mexanizmlari bilan
tushuntirish mumkin. Agar chatishtirishda gatnashgan urg‘ochi jins
kuchsizroq boisa, kelgusida urg‘ochi jins, jismonan baguvvat boisa,
erkak jins tugiladi.

Germaniyalik Myuller to‘plagan statistik maiumotlarga ko‘ra
o‘g‘il bolalar ko‘proq jamiyatda.yuqori mavgega ega boigan oila-
larda tugiladi. Jamiyatda mavge past boigan oilalarda buning aksi
kuzatiladi. Fransiyalik Lorren va Stolkovskiylar jinsni rejalashti-
rish metodini taklif gildilar. Ulaming fikriga binoan agar ayol o‘g‘il
ko‘rishni ixtiyor etgan boisa, homiladorlik boshlanishidan oldin 6
hafta mobaynida achchiq, natriy va kaliyga boy, sho‘r ovqgatlar, agar
giz tugishni xohlasa aksincha sutli va kalsiy, magniyga serob ozuqa-
lami iste’mol qilishi kerak. Qizli ayol o‘g‘illi boimoqchi boisa,
yuqoridagi parhezni 3™4- oy davom ettirishi lozim.

6.5. Jins bilan birikkan holda irsiylanish. X jinsiy xromo-
soma autosomalar singari genlarga boy va genetik jihatdan faol.
Bunga garama-garshi Y xromosomada genlar nihoyatda kam va u
genetik jihatdan faol emas. Uning ko‘pchilik gismini geteroxro-
matin tashkil giladi. Y xromosomada odam hayoti uchun unchalik
ahamiyatli boimagan ayrim, chunonchi qulogda yung boiishi,
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ba’zi bir allergik kasalliklarning genlari joylashgan xolos. Bunday
belgilar odatda otadan o‘g‘il farzandlarga beriladi va golandrotip
deb nomlanadi.

Jinsiy xromosomalarda joylashgan genlar ta’sirida belgilaming
avloddan-avlodga berilishini dastlab T.Morgan drozofila meva pash-
shasida o‘rgandi vajins bilan bogiiq irsiylanish gonunini kashf etdi.
Bu gonun o0‘z mohiyatiga ko‘ra umumbiologik ahamiyatga ega va
odamlar nikohida ham tasdig‘ini topdi.

Ma’lumki, ko‘pchilik odamlar ranglami yaxshi ajrata oladilar.
Lekin, ayrim odamlaming ko‘zi ranglami aynigsa, qizil va yashil
ranglami ajrata olmaydilar. Bunday odamlar daltoniklar deyila-
di. Ularda svetofor ranglarini ajrata olish qobiliyatlari yo“‘qgligini
e’tiborga olib, ular tomonidan avtomashinalami boshqarishga ruxsat
berilmaydi. Daltonik kasallikni keltirib chigaruvchi retsessiv gen-d
X xromosomada joylashgan bo‘lib, u erkaklar fenotipida namoyon
boisada, ayollaming ikkita X xromosomasining birida uehragan hol-
larda, ya’ni geterozigota individlarda yashirin holda bo‘lib, fenotipda
0°‘z ta’sirini ko ‘rsatmaydi.

Daltonizm kasalligining avloddan-avliodga ganday berilishini qu-
yidagi misollarda ko ‘rib chigamiz:

fen normal ayol daltonik
R gen XDXD X xXdy

gam XD XD XdyY

fen normal (tashuvchi) normal
F, gen XD Xd XDY

Keltirilgan misoldan ma’lum boiadiki, nikohlangan giz rang-
lami normal farglantiradigan, yigit esa daltonikdir. Ular nikohidan
tug‘ilgan gizlar ham, o‘g‘illar ham ranglami normal ajratadi. Lekin
gizlaming yarmisi genotipida daltonizm geni borligi uchun ular shu
genni kelgusi avlodlarga tashuvchi hisoblanadilar. Mabodo, shunday
0°‘z genotipida retsessiv genni saqlovchi gizlar daltonik yigitga tur-
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mushga chigsalar, u holda farzandlar orasida daltonizm bilan fagat
o‘g‘il bolalar emas, balki gizlar ham kasallanishi mumkin. Buni
tubandagi sxemada ko ‘rish mumkin:

fen normal (tashuvchi) daltonik
R gen XDXd X  XdY

gam XD Xd XdYy

fen normal (tashuvchi) daltonik normal daltonik
F gen XD Xd XdXd XDY Xdy

Mabodo, daltonik ayol normal ko‘radigan yigit bilan turmush
qursa, u holda uning gizlari normal ko‘radigan, lekin retsessiv dal-
tonik gcnni tashuvchi hisoblanadilar. 0 ‘g‘illari esa daltonik bo‘lib
tug‘iladilar.

fen daltonik normal ko ‘radigan
gen XdXd  x XDY

gam xaxd XDY

fen normal (tashuvchi) daltonik
gen XD Xd Xdy

Xuddi shu yo‘sinda odamlarda qon ivimaslik (gemofiliya) kasal-
ligi ham avloddan-avlodga beriladi.

6.6. Jins bilan cheklangan irsiylanish. Jins bilan cheklangan
irsiylanish deganda, ayrim belgilaming bir xil jinsda rivojlanib, ik-
kinchi jinsda rivojlanmasligi yoki bir belgining ikki xil jinsda har xil
ifodalanishi tushuniladi. Bunday belgilaming genlari autosomalarda
ham, jinsiy xromosomalarda ham joylashgan bo‘lishi mumkin.

Jins bilan cheklangan belgilami irsiylanishi odamlarda ham ku-
zatiladi. Chunonchi erkaklarga xos belgi yuzda soqol, mo‘ylovni,
tanadagi yunglaming migdori va tarqgalishini belgilovchi gen allel-
lar ham erkakda, ham ayolda mavjud. Bunday belgilar erkaklarda
namoyon boisada, ayollar jinsi bu belgilarni fenotipida namoyon
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boiishini cheklab go‘yadi. Jins bilan cheklangan belgiga yana bir mi-
sol odamlardagi kallik hisoblanadi.

Kallik sust yoki kuchli va u yoshlik yoki katta yoshda paydo
bo‘lishi, ba’zan esa qalgon usti bezining funksiyasi buzilishi yoki
yuqumli kasallik ogibatida bo‘lishi mumkin. Ko‘pchilik hollarda kal-
lik irsiylanadigan belgi sanaladi. Chunki, u ikki jinsda ham paydo
bo‘ladi, birog uning ifodalanishi erkaklarda ko ‘prog namoyon bo‘ladi.

DR

o o

10.

Bilimni tekshirish uchun savollar
Jinsga ta’rifbering.
Birlamchi jinsiy belgilarga nimalar kiradi?
Ikkilamchi jinsiy belgilarga misollar keltiring.
Jinsni aniglashning ganday xillari bor? Ulaming har birini tu-
shuntirib bering.
Jinsni aniglashda xromosomalaming rolini izohlang.
Autosoma nima?
Jinsiy xromatin deganda nimani tushunasiz? U gaysi jinsli or-
ganizmlarda uchraydi?
Boshlang‘ich gonadalardagi korteks va medula gavatlaming
funksiyasi nimadan iborat?
Jinsni erta bilish genetik usulining ganday ahamiyati bor?
Odamda belgilarning jinsga bogiiq holda irsiylanishiga mi-
sollar keltiring.
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Testlardan to‘g‘ri javobni aniglang

1 Jinsning shakllanishida ganday omillar rol o ynaydi?
A. Gonadalar.

B. Gormonlar.

C. Jinsiy xromosomalar.

D. A-C.

2. Qaysi xromosoma kasalliklaridajinsiy xromatin mavjud?
A. Shereshevskiy-Terner sindromida.

B. Klaynfelter sindromida.

C. Daun sindromida.

D. Patau sindromida.

3. Qanday belgilarjins bilan birikkan holda irsiylanadi?

A. Autosomalar orqali avlodlarga beriladigan belgilar.

B. X xromosoma orqali avlodlarga beriladigan belgilar.

C. Y submetasentrik xromosoma orqali avlodlarga beriladigan
belgilar.

D. Jinsiy xromosomalar orgali avlodlarga beriladigan belgilar.

4. Hayvon va odamlardajins bilan birikkan irsiylanish goidasi

A. Ota organizm o‘zining belgisini erkak organizmlarga beradi.

B. Ona organizm o‘zining belgisini urg‘ochi organizmlarga beradi.

C. Otaorganizm oz belgisini urg‘ochiga, ona organizm o ‘z belgi-
sini erkak organizmlarga beradi.

D. Jins bilan bog‘lig holda belgilaming irsiylanish qoidasi yo‘q.

5. Gemizigota organizmning genotipini ko rsating.
A. XY, ZW
B. XX, XO
C. XY, XX
D. ZW, XX
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6. Quyida berilgan ota-onalar genotipini tahlil gilib gaysi oilada
fagat daltonik o g ‘il tugilish imkoniyatini aniglang.
A. XDXDx XDy

B. XDxd x XDy
C. xdkd x XdY
D. xIXD x XdY

7. Kriss-kross nima?

A. Erkak organizm o°‘z belgisini qizi orgali uning o‘g‘illariga
berishi.

B. Urg‘ochi pashsha onaning belgisini olish.

C. Erkak pashshalar otaning belgisini olish.

D. Hamma pashshalar bir jinsli bo‘lishi.

Odamlarda Xxromosomalar orgali irsiylanadigan belgilar.
. 0g‘izning kattaligi.

. Gemofiliya.

. Kiprikning uzunligi.

. Gipertrixoz.

OOw>» ®

Y xromosoma orgali irsiylanadigan belgilar
. 0g‘izning kattaligi.
. Gemofiliya.
. Kiprikning uzunligi.
. Gipertrixoz.

OO W > ©

10. Odamlardajins bilan cheklangan belgilar.
A. Soqol.

B. Ko‘z rangi.

C. Lab qgalinligi.

D. Kiprikning uzunligi.
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VIl BOB.
0 ‘ZGARUVCHANLIK VAUNING XILLARI

Tayanch tushunchalar: o zgaruvchanlik va uning xillari, modifi-
katsion o zgaruvchanlik, kombinativ o zgaruvchanlik, rekombinativ
0 zgaruvchanlik, mutatsion o zgaruvchanlik; mutatsiya to g risidagi
nazariya, spontan va indutsirlangan mutatsiya, generativ va soma-
tik mutatsiya, morfologik, fiziologik, biokimyoviy mutatsiyalar, letal,
yarim letal, pushtsiz, neytral vafoydali mutatsiyalar, gen mutatsi-
yalari, xromosoma mutatsiyalari, genom mutatsiyalari.

7.1. 0 ‘zgaruvchanlik. O‘zgaruvchanlik irsiyatga garama-garshi
xossadir. U barcha tirik mavjudotlarga xos. Odamlardagi 0‘zgaruvchan-
lik deganda bir ota-onadan tug‘ilgan farzandlaming oldingi avloddan
va o ‘zaro tafovut gilishi tushuniladi. 0 ‘zgaruvchanlik organizmning
atrof-muhitga moslashishida muhim ahamiyat kasb etadi. Odamlar
populyatsiyasida 0‘zgaruvchanlik yuz tuzilishi, soch rangi, shakli, teri
rangi, ko‘z shakli, rangi, qosh shakli, bo‘y uzunligi, tana og‘irligi va
boshga belgi-xossalarda ko‘zga tashlanadi. 0 ‘zgaruvchanlik ikki toi-
faga - fenotipik va genotipik o‘zgaruvchanlikka bo‘linadi.

Fenotipik 0‘zgaruvchanlik organizmning tashqi, ichki belgi-xos-
salarining o‘zgarishidan iborat boiib, u nasldan-naslga berilmaydi.
Fenotipik 0‘zgaruvchanlik muhit sharoitining o°‘zgarishi bilan aloga-
dor. Chunonchi yoz kunlari odam tanasining quyosh tushgan gismla-
rining qorayishi, yoki ko‘p ovgat yeydigan odam vaznining ortishi
fenotipik o‘zgarishdan boshga narsa emas. Odatda tashgi muhitning
ta’siri natijasida paydo boiadigan fenotipik o‘zgarishlar modifikat-
sion 0 ""zgaruvchanlik deb ataladi. Fenotipik o‘zgaruvchanlikning ik-
kinchi xili ontogenetik o ‘zgaruvchanlikdir. Har bir tirik mavjudot,
shu qatori odamning ham umr davomida irsiyatining moddiy asoslari
boimish xromosomalari, genlari deyarli doimiy boiadi. Shunga gara-
may uning fenotipik - tashqi giyofasi taraggiyotining turli bosqgichida
turlicha boiadi. Buni biz har bir odamning bog‘chagacha, bog‘cha,
boshlangich maktab, o ‘rta maktab va undan keyingi hayoti davomida
olingan rasmlarini o‘zaro taqqoslaganda yaqqol ko‘rishimiz mumkin.
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Odamning har xil yoshda turlicha fenotipga ega bo‘lishi, hu-
jayraning morfogenezi va tabaqalanishi bilan uzviy alogador.
Bunday yoshga bog‘lig o‘zgarishlar ontogenetik o‘zgarishlardir.
0 ‘zgaruvchanlikning yana bir xili genotipik o‘zgaruvchanlik ha-
gida mushohada yuritamiz.

7.2. Genotipik o‘zgaruvchanlik. Genotipik o‘zgaruvchanlik orga-
nizm genotipining o‘zgarishi bilan alogador. Shu tufayli u avloddan-
avlodga beriladi. Genotipik o ‘zgaruvchanlik kombinativ va mutatsion
o‘zgaruvchanlikka bo‘linadi. Kombinativ o‘zgaruvchanlik ota-ona
gametalarining qo‘shilishidan yuzaga keladi. Ota-ona gametalaming
go‘shilishi natijasida xromosomalar va genlar to‘plamining turli xil
kombinatsiyalari hosil bo‘ladi. Odamlarda erkak va ayol gametala-
rining go‘shilish kombinatsiyalari 228ga tengdir. Krossingover ogiba-
tida xromosomalardagi genlar birikishining yangi xillarining paydo
bo‘lishi kombinativ o‘zgaruvchanlikka ta’sir etuvchi omil sanaladi.

Mendel gonunlari, genlaming o‘zaro ta’siri, birikkan holda irsiy-
lanish mavzularidagi ma’lumotlaming aksariyat ko‘pchiligi kombi-
nativ o‘zgaruvchanlikka misoldir. Genotipik o ‘zgaruvchanlikning ik-
kinchi xili mutatsion o‘zgaruvchanlikdir.

7.3. Mutatsion o‘zgaruvchanlik. Mutatsion nazariya 1901-1903-
yillarda golland olimi G.de-Friz tomonidan yaratilgan. Uning asosiy
mazmuni quyidagilardan iborat. Mutatsiya irsiylanadigan, sifat ji-
hatdan farqg giladigan, turli yo‘nalishdagi o°‘zgamvchanlikdir. U
to‘satdan, ahyon-ahyonda ro‘y beradigan o‘zgaruvchanlikdir. Orga-
nizm uchun u foydali, ziyon, befarg bo‘ladi.

Mutatsiya xillari Mutatsiyalaming bir necha xillari mavjud. Chu-
nonchi mutatsiya paydo boiishiga garab spontan va indutsirlangan
xillarga ajraladi. Spontan mutatsiyalar tabiatda inson ishtirokisiz tirik
mavjudotlarda ahyon-ahyonda, to‘satdan ro‘y berishi mumkin. Me-
vasi tukli shaftolidan mevasi tuksiz shaftolining hosil boiishi, normal
oyoqli go‘y zotidan kalta oyoqli xili yoki gora tanli odamlar oilasi-
dan og tanli bolaning tug‘ilishi kabi hodisalar spontan mutatsiyadan
boshga narsa emas.

Indutsirlangan mutatsiyalar organizmga fizikaviy, kimyoviy, bi-
ologik, mexanik faktor ta’sir etishi natijasida paydo boiadi. Radiatsiya
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ta’sirida yoki spirtli ichimliklami ko‘p iste’mol qilish, giyohvandlik
bilan muntazam shug‘ullangan odamlarda tug‘ilgan ruhiy, jismoniy
kamomadli bolalar ham indutsirlangan mutatsiyalarga misoldir.

Organizmning gaysi gismida paydo boiishiga garab mutatsiya so-
matik va generativ xillarga bo‘linadi.

Somatik mutatsiya tananing turli gismlarida ro‘y beradi. Ba’zi
odamlarda ikkita ko‘z rangining bir-biridan birmuncha farqg qilishi, bir
ko‘zning nisbatan katta yoki kichik boiishi, qoidagi barmoqlar soni-
ning ortiqcha yoki kalta boiishi somatik mutatsiyalarga misoldir.

Generativ mutatsiyalar odatda jinsiy bezlar, gametalarda ro‘y be-
radi. Agar bunday mutatsiyalar dominant boisa, keyingi avlod feno-
tipida ko ‘zga tashlanadi. Mabodo generativ mutatsiya retsessiv holat-
da boisa, uni kelgusi avlodda ham kuzatish giyin. Uning fenotipida
namoyon boiishi uchun bir xil retsessiv generativ mutatsiyaga uchra-
gan har xil jinsli individlaming gametalari urugianishda gatnashish-
lari lozim.

Genotipning o‘zgarishiga garab mutatsiyalar gen, xromosoma,
genom o ‘zgarishi bilan bogiiq xillarga ajratiladi.

Gen mutatsiyatari. Gen deganda u yoki bu ogsil molekulasini,
polipeptid zanjirini sintez gilishda gqatnashadigan nuklein Kislota
DNK ning bir gismi tushuniladi. Genlar odatda hujayra metobolizmi-
ni o‘zgartirish orgali bclgi-xossalar rivojlanishiga ta’sir ko‘rsatadi.
Genlar nukleotid - valin aminokislotaning kodi boimish GUA o°‘rin
olganligidir. Binobarin tripletdagi, ikkinchi nukleotid A o‘miga U
joylashishining natijasida gen mutatsiyasi yuqorida qayd gilingan
kasallikni keltirib chigaradi. Birog, tripletdagi nukleotidlaming al-
mashishi hamma vaqt mutatsion o‘zgaruvchanlik hosil gilavermaydi.
Triplet tarkibidagi uchinchi nukleotidning o ‘zgarishi, chunonchi, valin
aminokislotaning iRNK dagi kodi GUU tripletning uchinchi nukleo-
tidi o‘rin almashib, kod GUS, GUA, GUG holatda boigan taqdirda
ham, baribir polipeptidning maxsus joyidan valin o ‘rin oladi. Demak,
tripletdagi uchinchi nukleotidning o‘zgarishi genning funksional ji-
hatdan o‘zgarmasdan qolishiga olib keladi. Bunday mutatsiya «in-
damas» mutatsiya nomini olgan. Mutatsiyalar gen tarkibidagi bir yoki
bir necha nukleotidning ikki yoki ko‘p marotaba ortishi (duplikatsiya)
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yoki kamayishi (deletsiya) tufayli ham kelib chigadi. Odamlarda gen
mutatsiyasiga misol qilib gemofiliya, daltonizm, galaktozemiya, fe-
nilketonuriya, albinizm kabi kasalliklami ko ‘rsatish mumkin.
Xromosomalar mutatsiyasi xromosomalaming soni, hajmi va tuzi-
lishi o‘zgarishi bilan alogador. Xromosomalar tuzilishining o ‘zgarishi
bir xromosoma doirasida yoki xromosomalararo bo‘ladi. Xromoso-
malaming tuzilishi o‘zgarishi uch xil deletsiya, duplikatsiya, in-
versiya tipida namoyon boiadi. Faraz gilaylik birorta xromosoma
AVSDEFN qgismlardan tuzilgan. Agar uning biror gismi masalan:
DEFN uzilib golsa, bu deletsiyaga, mabodo ana shu uzilgan gism
boshga xromosomaga qo ‘shilsa, bu duplikatsiyaga misol boiadi. Bir
xromosomaning biror gismi boshga gism bilan o‘rin almashsa, chu-
nonchi, B gismini o‘miga D gism, aksincha D gismning o‘miga B
gism joylashsa, bunday xromosoma o ‘zgarishi inversiya deyiladi.
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17-rasm. Xromosomalaming gayta tiklanishi.

1 —dastlabki gomologik xromosomalarjufti; 2 - DEFH gismining
uzilishi; 3 - C gismining duplikatsiyasi; 4 - BCD gismining
inversiyasi; 5- DE gismining inversiyasi; 6 - insersiya
DE gismining gaytajoylashishi.

Gomologik juft xromosomalaming dastlabki holati; 2 - DEFH
boiaklarining yo‘qotilishi; 3 - C boiagi duplikatsiyasi; 4 - BCD
boiaklaming inversiyasi; 5 - DE boiaklaming inversiyasi; 6 - DE
boiaklaming inversiya-gayta joylashishi.
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Inversiyada xromosoma gqismlari uzaymaydi ham, gisqarmaydi
ham. Uning ba’zi gismlari xromosomadagi joyini 180° o‘zgartiradi.
Ko‘pgina mutatsiyalar fenotipda namoyon bo‘ladi. Masalan, odam-
dagi beshinchi xromosomaning kaltaboiagining deletsiyasi «Mushuk
chingirog‘i» kasalini keltirib chigaradi. Bunday bolalar tug‘ilganida
yig‘lash o‘miga mushukchalar singari «miyov-miyov» degan ovoz
chigaradi. Bu ulardagi ovoz apparatining nosog‘lomligi belgisidir.
Ularda fagat ovoz apparatidagina emas, markaziy nerv sistemasida
ham kasallik bo‘ladi. Bu deletsiya geterozigota holatda fenotipda
namoyon bo‘ladi. Bunday kasallikka chalingan bolalar go‘daklik
davridayoq o‘ladilar. 4,13,18 xromosomalardagi deletsiya ham og‘ir
agliy kasalliklaming paydo bo‘lishiga olib keladi.

Genom mutatsiyalar xromosomalar sonining o ‘zgarishi bilan alo-
gador. U ikki xil: poliploidiya va aneuploidiyaga bo‘linadi. Poliploidi-
ya xromosomalaming necha karra ortishi bilan bogiig. Xromosoma-
laming karra ortig‘i somatik hujayralarda hamda gametalarda ro‘y
berishi mumkin. Agar odamning ba’zi hujayralarida 69 xromosoma
bo‘lsa, uni triploid, 92 ta boisa tetraploid deb ataladi. Odam embrion
rivojlanishida murtakning 69 xromosomaga ega boiish hollari ro‘y
berishi aniglangan. Lekin bunday kariotipga ega murtak bir yoki ikki
oyligida nobud boiadi. Dastlab 60 yillarda bunday kariotipli homi-
laning atigi bir foizi 6-7 yilgacha rivojlanishi kuzatilgan. Triploid
o‘g‘il bola homilalik davrida aniglangan boisa, hozirgi paytga kelib
60 ta tugilgan triploid bolalar 7 kungacha umr ko‘rishi mumkinligi
aniglangan.

Xromosomalari triploid boigan bolalarda bosh miya, yurak,
ovqat hazm qilish va boshga organlar ko‘p kamomadlarga ega boiib,
bu kamomadlar bolaning hayotchanligi yo‘qolishiga olib keladi.
Tetroploid xromosomali bolalar juda kam boiadi. Xromosoma tuzili-
shida kamchiliklar bilan oigan homilalaming atigi 5-6% tetroploid-
larga to‘g‘ri keladi. Ular ona gomida 2 oylikka yetar-yetmas oiadilar.
Adabiyotlarda gayd etilishicha fagat 5 marta tetroploid bolalar
tugilgan va tez orada oigan. Poliploidiya odatda xromosomaning
uzunasiga ikkiga boiinishi, lekin anofazada ikki qutbga tarqalmasligi
natijasida ro‘y beradi.
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Aneuploidiya xromosomalar sonining 1,2,3 taga ortishi yoki ka-
mayishidan iborat. Aneuploidiyaning har xillarining takrorlanish da-
rajasi jadvalda keltirilgan.

Ma’lumki, odamda 23 juft xromosoma, odamsimon maymunlarda
esa 24 juft xromosomalar uchraydi. Taxmin gilinishicha odamning ik-
kinchi xromosomasining ikkita katta va kichik yelkalari shimpanzening
12 va 13 xromosomalariga, gorilla va orangutanning 13 va 14 xromo-
somalariga o‘xshashdir. Ana shu maiumotlarga asoslanib, ba’zi bir
olimlar Odamsimon maymunlaming nogomologik xromosomalari ora-
sida ro‘y bergan translokatsiyalar odamning tarixiy jarayonida paydo
bo‘lishida muhim rol o‘ynagan degan fikmi quvvatlaydilar.

7-jadval
Odamda aneuploidiyaning har xil turlari va ulaming
takrorlanish darajasi

Yangi

tug‘ilgan

Xromosomalar Sindrom chaqgaloglarda
uchrash
darajasi
Autosomalar
21 xromosomaning uchta bo‘lishi Daun 1/700
13 xromosomaning uchta bo‘lishi Patau 1/5000
18 xromosomaning uchta bo‘lishi Edvars 1/10000
Jinsiy xromosomalar (Ayollarda)

Bitta X jinsiy xromosomali Shereshev-Temer 1/5000
Uchta X jinsiy xromosomali X trisomiyasi 1/700
To‘rtta X jinsiy xromosomali X tetrasomiyasi 1/700
Beshta X jinsiy xromosomali X pentasomiyasi 1/700

Jinsiy xromosomalar (Erkaklar)

XYY trisomiyali Normal 1/1000
XXY trisomiyali Klaynfelter 1/500
XXYY tetrasomiyali Klaynfelter 1/500
XXXY tetrasomiyali Klaynfelter 1/500
XXXXY pentasomiyali Klaynfelter 1/500
XXXXXY geksasomiyali Klaynfelter 1/500
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Xromosomalar tuzilishidagi o°‘zgarishlami farglantirish uchun
1971-yili boiib o‘tgan Parij konferensiyasi alohida ramz (simvol)
lami taklif etadi.

Mazkur simvollar bo‘yicha tuzilishi o‘zgargan xromosomalar old-
in gavs ichiga go‘yiladi. Masalan, 46 XX del (xq) - ayollar kariotipi
X xromosoma uzun yelkasining deletsiyasi,

46 XUr (18) erkak organizm 46 xromosomasi va 18 xromosomasi
doira shaklida,

45 XXrob (15,21) 45 xromosomali ayol organizmi va 15 hamda 21
xromosomalaming uzun yelkalari translokatsiyaga yo‘liggan,

46 XUt (2:5) q 21: g 31/2 va 5akrasentrik xromosomalar o ‘zlarining
sentromerini birlashtirib, uzun yelkalari orasida translokatsiya ro‘y
bergan va bitta metasentrik xromosoma va bitta submetasentrik xro-
mosoma hosil bo‘lgan.

Agar kariotipdagi bir xromosoma kam boisa, buni monosomik,
bitta xromosoma ortiqcha boisa trisomik, ikkita ortiqgcha boisa tetra-
somik, uchta va undan ko‘p ortiqcha boisa, polisomiklar deb ataladi.

8-jadval
Odam xromosoma tuzilishidagi o zgarishlarnifarglantiruvchi
simvollar N.N.Prixodchenko, T.P.Shkuratdan
del Deletsiya
der Qurama xromosoma
dup Duplikatsiya
ins Insersiya (ulangan)
r Doira shaklidagi xromosoma

Inv - ins 0 ‘xshash nukleotidlar majmuasi 180°C ga o‘zgargan

rep Resiprok translokatsiya
rec Rekombinant xromosoma

b Nogomologik xromosomalaming uzun yelkalarini
ro

translokatsiyasi

t Translokatsiya
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Terminal yoki xromosomaning oxirgi boiagi (pter - Kkalta

ter
yelkaning oxiri, qter - uzun yelkaning oxiri)
Uzilish lekin qo‘shilmagan
Uzilishi va qo‘shilish

- Dan gacha

Odamlarda to‘lig trisomiklar 8,9,13,14,18,21 va X hamda Y xro-
mosomalarda kuzatilgan. Qayd etilgan trisomiyalardan fagat 21 va 22
xromosoma trisomiyalar hayotchan bo‘lib, golgan autosoma trisomi-
yalar homilalik davrida yoki tug‘ilgandan so‘ng nobud boiadi. X xro-
mosomaning 5 tagacha boigan polisomiyasi esa hayotchan boiadi.
Monosomiklarning 20% homiladorlikning birinchi oylarida yoki
homilaning keyingi rivojlanish davrida halok boiadi. Bunday oiim
genlar birikishining butun bir sistemasi (xromosomalar) yo‘qolishi
bilan alogador. Tugilgan farzandlar orasida monosomiklar uchrashi
mumkin (masalan, Shereshevskiy-Temer sindromi).

7.4.  Modifikatsion o‘zgaruvchanlik. Tashgi muhitning ta’siri nati-
jasida paydo boiadigan o‘zgarishlar modifikatsion o ‘zgaruvchanlik
deb ataladi. Modifikatsion o°‘zgaruvchanlik darajasi tashqi muhit-
ning organizmga ko‘rsatgan ta’sirining kuchi va muddatiga garab
har xil boiadi. Agar organizmga ta’sir gilayotgan tashqi muhit omili
kuchli va uzog muddatli boisa, modifikatsion o‘zgaruvchanlik ham
shunchalik kuchli, aks holda kuchsiz ifodalangan boiadi. Modifi-
katsion o‘zgaruvchanlik organizm rivojlanishining sezgirlik davri
yugori boiganda ta’sir etish orqgali uning yo‘nalishini o‘zgartirib
yuboradi. Ko‘p belgilarga tashgi muhit uzoq muddat ta’sir etishi,
boshqga belgilarga esa ularning sezgirligi oshgan davrida gisqa mud-
datda ta’sir etadi.

Modifikatsion o‘zgaruvchanlik koiami genotipning reaksiya nor-
masi bilan chegaralangan. Belgining reaksiya normasi - bu ma’lum
genotipga ega belgining o‘zgarish imkoniyatlarining chegarasidir.
Taraqqgiyotning maium vagqtlarida modifikatsion o‘zgaruvchanlik ro‘y
bermasligi ham mumkin. Modifikatsion o ‘zgaruvchanlik hosil gilish
gobiliyatiga ko‘ra belgilar muhitga nisbhatan turg‘un va o°‘zgaruvchan
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xillarga boiinadi. Har bir bclgining fenotipda namoyon boiishi bir
tomondan gen faoliyatiga, ikkinchi tomondan organizm yashayotgan
muhit omillariga bog‘lig boiadi.

0 ‘zgaruvchanlik ham sifat, ham miqgdor belgilarga taalluglidir. Si-
fat belgilarning o‘zgarishi bir yoki ikki gengabogiig. Uning fenotip-
da namoyon bo‘lish darajasiga tashqi muhit omillarining ta’siri juda
kam bo‘ladi.

Odamlardagi sifat belgilariga misol gilib qon guruhlari, ko‘z ran-
gi, gosh shakli va h.k.lami olish mumkin. Miqdor belgilarining rivoj-
lanishi esa bir tomondan genlar faoliyatiga, ikkinchi tomondan tashqi
muhit omillariga bog‘liqdir. Odam gavdasining hajmi, bo‘ychanligi
miqdor belgilar sanaladi. Har ganday belgi genotip orgali belgilanadi.
Lekin genning belgiga ko ‘rsatgan ta’sir etish darajasi muhitga bog‘lig
boiadi. Chunonchi odamning aql-idroki, fe’l-atvori, gobiliyati bir to-
mondan irsiyatga, ikkinchi tomondan tashqi muhitga bog‘ligdir.

Odamlaming psixologik va psixofiziologik jihatdan turli-tumanligi
shakllanishida genetik va muhit o‘zgarishlarining o°‘zaro ta’siri mu-
him ahamiyat kasb etadi. Odamni psixofiziologik jihatdan o‘rganish
psixologiya va fiziologiya fanlarining vazifasiga kiradi.

Modifikatsion o‘zgaruvchanlikni tavsiflash uchun statistik ko‘r-
satkichlar: belgining o‘rtacha arifmetik ifodalanishi, variatsiya koef-
fitsienti, dispersiyasi hamda variatsiya egri chizig‘ini aniglash talab
etadi. 0 ‘rganilayotgan obyektning umumiy tavsifidan tashqari belgi-
ning o ‘zgarishi ham baholanishi lozim.

7.5. Ekspressivlik va penetranlik. Ekspressivlik va penetranlik
atamalarini dastlab Timofeyev-Resovskiy fanga kiritgan. Ekspressivlik
deganda genning fenotipik rivojlanish darajasini, ya’ni genning ta’sir
kuchi bilan belgining rivojlanish darajasi tushuniladi. Ekspressivlik
ikkala jinsda bir xil yoki har xil, doimiy yoki o‘zgaruvchan xillarga
ajratiladi. Turg‘un belgilarga ko‘proq sifat belgilar, o ‘zgaruvchan bel-
gilarga esa miqdor belgilar kiradi.

Har bir organizm fenotipi genotipga va o‘zi yashayotgan tashqi
muhitga bog‘lig. Belgilar o‘rtasidagi tafovut genotipga bog‘lig
bo‘lgan hollarda ham ulaming namoyon boiishi uchun tashgi muhit-
ning maium sharoiti zarur. Aksincha belgilar o‘rtasidagi tafovut
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ko‘prog tashgi muhitga bogiig bo‘lgan hollarda ham, bu belgilar
genotip tomondan belgilanishini unutmaslik kerak. Masalan, tog‘lik
joylarda pasttekislikka garaganda gonda gemoglabin va eritrotsitlar
30% ortiq boiadi. Biroq eritrotsitlar migdorining o ‘zgarishi kislorod-
ning parsiol bosimi bilan uzviy bogiangan boiib, u genotip bilan
belgilanadi. Xuddi shuningdek, odam bo‘y uzunligidagi farq gene-
tik omillar bilan belgilansada, u oziglanish va iglim sharoitlariga
garab o‘zgaradi. Binobarin, belgining rivojlanishida genetik omillar
va tashqi muhit ta’sirini bilish uchun belgining reaksiya normasini
tahlil gilish zarur. Agar bir xil genotipli organizmlarda belgining ifo-
dalanishi turlicha boisa, u holda ikkala jinsda ekspressivlik bir xil
yoki har xil, doimiy yoki tebranuvchan holatda boiadi. Mazkur gen
ta’sirida rivojlangan belgida o ‘zgarish sodir boimasa, u holda turg‘un
ekspressivlik kuzatiladi. Chunonchi AVO gon guruhlarining ekspres-
sivligi turg‘un sanaladi. Ekspressivlikning ikkinchi xili o ‘zgaruvchan
yoki tebranuvchan ekspressivlik hisoblanadi. Ulaming kelib chigish
sabablariga tashgi muhit, genotip (genlaming o°‘zaro ta’siri) kiradi.
Ekspressivlik darajasi migdor jihatdan statistik ko ‘rsatkichlar yor-
damida baholanadi. Ekspressivlik o‘zgarishining chetki variantlari
penetranlik orgali aniglanadi. Penetranlik ma’lum gen allelining mig-
dor jihatdan paydo boiish ehtimolligidir. Populyatsiya tarkibidagi
organizmlarda belgilar hamma organizmlarda yoki ayrim guruh orga-
nizmlarda namoyon boiadi. Masalan, tug‘ma son suyagining chiqi-
shi 25% yoki boshqacha aytganda, shu gen bor genotiplaming 1/4
gismida fenotipik jihatdan namoyon boiadi.

Toiig boimagan pcnctranlikka misol qilib jins bilan cheklangan
belgilami olish mumkin.
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Bilimni tekshirish uchun savollar
0 ‘zgaruvchanlikka ta’rif bering. U necha xilga bo‘linadi?
Irsiy o‘zgaruvchanlik ganday xillarga ajratiladi?
Mutatsion o ‘zgaruvchanlikning ganday xillari bor?
Gen mutatsiyalarini tushuntiring.
Xromosoma mutatsiyalari ganday sinflarga ajratiladi?
Genom mutatsiyalarining ganday xillari bor?
Gen mutatsiyalari gqanday xillarga boiinadi?
Translokatsiya bilan duplikatsiyani tagqoslang. Ulaming far-
gini tushuntiring.
9. Modifikatsion o‘zgaruvchanlik mutatsiyadan nimasi bilan farq
giladi?
10. Belgining reaksiya normasi nima?

O NN
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Testlardan to‘g‘ri javobni aniglang

1 Irsiylanmaydigan o zgaruvchanlik ganday nomlanadi?
A. Kombinativ.

B. Rekombinativ.

C. Mutatsion.

D. Modifikatsion.

2. Xromosom abberatsiyasi bu ... boglig mutatsiyadir.

A. Xromosomalar soni, shakli, hajmi va tuzilishi bilan.

B. Xromosomalaming ayrim gismlarini uzilishi bilan.

C. Xromosomalaming ba’zi bir gismlarini ikki marotaba ortishi
bilan.

D. Xromosomaning ayrim gismini 180°ga aylanib golishi bilan.

3. Ikkita nogomologik xromosomalaming o zaro ayrim bo 1aklari
bilan o rin almashishi ganday?nomlanadi?

A. Transpozitsiya.

B. Translokatsiya.

C. Transpoza.

D. Inversiya.

4. Xromosomalar sonining karrali ortishi ganday nomlanadi?
A. Geteroploidiya.

B. Poliploidiya.

C. Aneuploidiya.

D. Pleyotropiya.

5. Xromosoma sonining ortishi yoki kamayishi ganday ataladi?
A. Avtopoliploidiya.

B. Poliploidiya.

C. Aneuploidiya.

D. Pleyotropiya.
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6. Modifikatsion o zgaruvchanlik bu:

A. Tashgi muhitomillari ta’siridapaydo bo ‘ladigan o ‘zgaruvchanlik.

B. Kelgusi avlodlarga berilmaydigan o‘zgaruvchanlik.

C. Bir xil genotipga ega organizmlaming muhit ta’sirida rivojla-
nadigan o°‘zgaruvchanlik.

D. A C.

7. Organizm belgisining reaksiya normasi bu:

A. Organizm belgisiga tashqi muhit ta’siri.

B. Tashqgi muhit ta’sirida organizm belgisining o ‘zgarishi.

C. Tashgi mubhit ta’sirida genotipga bog‘lig holda belgining
0 ‘zgarish chegarasi.

D. Tashgi mubhit ta’sirida belgining keskin o‘zgarishi.

8. Modifikatsion o zgaruvchanlikni statistik usulda o rganish uchun

A. Organizmlaming genotipi o‘xshash, ma’lum guruhi olinishi
kerak.

B. 0 ‘rganilayotgan belgi oTchanayotganda yoki sanalayotgan bir
xil aniglik boiishi, kuzatish bir nechta marotaba takrorlanishi kerak.

C. 0 ‘rganilayotgan organizmlar ko‘p boiishi va bir necha ma-
rotaba takrorlanish kerak.

D. A B

9. Mutatsion nazariyaniyaratgan olim kim?
A. Ch.Darvin.

B. Mendel.

C. Morgan.

D. G.de-Friz.
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VIl BOB.
ODAM POPULYATSIYASINING GENETIK ASOSLARI

Tayanch tushunchalar: tur, populyatsiya, yopiq sistema, ochig
sistema, populyatsiyalardagi irsiylanish, gon guruhlari, Xardi- Vayn-
berg gonuni.

8.1.  Populyatsiya hagida tushuncha. Hozirgi vaqtda dunyo aho-
lisi 7 milliardga yaqinlashmoqda. Ulaming hammasi bir tur Homo
sapiens, ya’ni ongli odamlar turiga kiradi. Lekin ular morfologik ji-
hatdan nihoyatda turli-tuman.

XX asming 30-yillariga gadar turlar organizmlardan tashkil top-
gan deyilgan boisa, keyinchalik ular populyatsiyalardan iborat degan
tushuncha keng targib qilinishi boidi. Maiumki, odamlar ko‘hna
sayyoramizda bir tekislikda yashamay shaharlarda zich, gishloglar-
da siyrak boiadi. Odam yashamaydigan hududlar ham bor. Shunga
o0 ‘xshash o‘simlik, hayvon turlariga mansub individlar, quruglikda bir
tekislikda targalmay, yashash uchun qulay, ya’ni suv bor, unumdor
tuprogi moi joylarda nihoyatda zich, namligi kam, unumsiz tuprog-
da, ya’ni ozuqasi kam joylarda juda siyrak joylashgan.

Tabiatda zich joylashgan o‘simlik, hayvon gumhlarini fanda
populyatsiyalar deyiladi. Hozirgi vaqtda har bir o‘simlik, hayvon turi
populyatsiyalardan tuzilganligi deyarli barcha biologlar tomonidan
e’tirof etiladi. Turlar ganchalik keng maydonda joylashgan boisa,
undagi populyatsiyalar soni ham ko‘p, tur targalgan hudud kichik-tur
boisa populyatsiyalar soni kam boiadi.

Tur bilan populyatsiya orasida ganday farg bor degan savolga
javob berib, shuni ta’kidlash lozimki, bir tur individlari boshqa tur
individlari bilan chatishmaydilar, ahyonda chatishsalar ham nasi
bermaydilar. Masalan, yovvoyi ot Equas Przevaliskii xonaki eshak
Equus astnus bilan chatishmaydi, mabodo chatishsa ham xachir
naslsiz boiadi. Shunga o‘xshash bug‘doy bilan arpa ham chatish-
maydi. Turlar bir-biri bilan chatishmagani uchun ulami “yopiq
sistema” bir turga kiruvchi populyatsiyalar o‘zaro chatishib, nor-
mal nasi qoldirgani sababli, ular “ochiq sistema” deb izohlanadi.
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Jinsiy organi bor o‘simliklar, hayvonlar o‘z-o‘zidan otalanuvchi
va chetdan otalanuvchi xillarga ajraladi. 0 ‘z-o‘zidan otalanuvchi
organizmlar ko‘proq gomozigota, chetdan otalanuvchi esa getero-
zigota hisoblanadi. Populyatsiyalar o‘z-o‘zidan otalanuvchi tur-
larga nisbatan chetdan otalanuvchi turlarda ko‘prog. Yugoridagi
fikrlarni mutlag tushunmaslik kerak, chunki tashqgi ichki muhitning
o0‘zgarishi tufayli chetdan otalanuvchi, shuningdek, o‘z-o‘zidan
otalanuvchi turlarda mutatsion o‘zgaruvchanlik, genlar ogimi, ge-
netik avtomatik jarayon ro‘y beradi. Shunga qaramay o0°z-o0‘zidan
otalanuvchilarda xilma-xillilik kam, chetdan otalanuvchilarda
ko‘p boiadi.

Endi populyatsiya ta’rifi bilan tanishamiz. Populyatsiya deb uzoq
muddat davomida tur egallagan arealning muayyan bir joyida ya-
shaydigan, o‘zaro chatishib nasi bcradigan, shu turga mansub boshqa
populyatsiyalardan ayrim belgi-xossalari bilan tafovut giluvchi mus-
taqil genetik tizim hosil giladigan, o0‘z-o‘zini gayta tiklovchi individ-
lar yigindisiga aytiladi.

8.2. Populyatsiyalarning genetik tuzilishi. Populyatsiyalar gene-
tik jihatdan o‘zaro farglanadi. Masalan, namoshomgul populyatsiyasi-
ni olsak, unda gultoji bargi oq, pushti, gizil, sarig ranglilarini ko‘rish
mumkin. Yoki g‘o‘zaning Gossipium xirzitum turida ko‘sak og‘irligi
3,4,5,6,7,8,9,10 grammli individlar uchraydi. Populyatsiyalarning
genetik tuzilishini o‘rganganlar orasida seleksionerlar, ya’ni yangi
o ‘simlik navi, hayvon zotini chigaruvchilar birinchilardan hisoblana-
dilar. Chunki ular yangi nav yoki zot chigarish uchun fagat ota-ona
juftini tanlash bilan cheklanmay, chatishtirishdan hosil boigan du-
ragaylaming bir necha avlodini ham o‘rganadilar. Natijada duragay
populyatsiya ota-onaga o ‘xshaydimi yoki ular yangi populyatsiyani
barpo etadilarmi, degan muammoni hal etadilar. Tabiiyki sun’iy
ra-vishda barpo etilgan populyatsiyalar inson boiajak zot navlarda
0 ‘zi uchun foydali belgi-xossalar, boiishi uchun sun’iy tanlash olib
boradi. Tabiatda tabiiy tanlanish individlardagi ko‘p belgi-xossalar
bo‘yicha amalga oshadi. U populyatsiyani yo yaxlit holda saqglab
goladi yoki yashash sharoitiga muvofiq ravishda guruhlarga ajratib
yuboradi.

118



Odam populyatsiyasidagi belgilar va xususiyatlar. Har ganday
tirik organizmlarga xos bo‘lgani singari, odamlarda ham umumiy
boigan belgi va xususiyatlar uchraydi. Bir gancha bunday belgi va
xususiyatlar Homo sapiens barcha vakillariga xosdir (turga xos
bo 1gan belgilar). Masalan, tanani tik tutib ikki oyoqda yurishlik, tana
yuzasining ko‘p gismi yung bilan goplanmaganligi, intellektning yuqori
boiishligi va til - so‘z orgali mulogotda boiishlik shular jumlasiga
kiradi. Bundan tashqari tur ichiga kiruvchi har bir vakilning shaxsiy
0°‘ziga xos boigan belgi va xususiyatlari ham uchraydi. Bunday bel-
gilami shaxsiy o ziga xos belgilar deymiz. Shunday qilib, genetikada
umuman turga xos boigan va turga kirivchi har bir vakilning shaxsiy
0°ziga xos sifatlari - belgi yoki xususiyat deyiladi.

Populyatsiyada agar turli jinsdagi organizmlar erkin va tasodifiy
ravishda chatisha olsalar bunga panmiksiya populyatsiyasi deyiladi.
Lekin odam populyatsiyalarida uning a’zolari orasida erkin turmush
qurish ba’zan chegaralanishi mumkin. Masalan, odamlar turmush qu-
rishda o“zlarining bo‘ylari yoki agllariga mos turmush o ‘rtoq izlaydi-
lar va bunday holatga assortativlik deyiladi.

Populyatsiyaga kirgan a’zolaming soni turlicha boiishi mum-
kin. Masalan, Toshkent yoki Moskva shaharlarining aholisini alohida
populyatsiya deyishimiz mumkin. Ba’zan populyatsiyada odamlar
miqdorda oz boiishi ham mumkin. Masalan, katta populyatsiyalami
ichida shunday kichik populyatsiyalar uchraydiki ular fagat o ‘zlarini
ichida nikoh quradilar, urf-odatlari, tillari bo‘yicha ham katta popu-
lyatsiyadan ajralib turadilar. Bunday kichik alohidalangan popu-
lyatsiyalarga izolyatlar deyiladi.

Odam populyatsiyasiga kirgan a’zolarining orasida belgi va xu-
susiyatlar bo‘yicha o‘zgaruvchanlikni kuzatishimiz mumkin. Popu-
lyatsiyada barcha belgi va xususiyat bo‘yicha aynan o‘xshash boigan
ikkita odamni topa olmaymiz. Ya’ni bir populyatsiyaga kirsa ham har
bir odam o ‘ziga xos belgi va xususiyatlar yigindisidan iborat. Odam-
dagi belgi va xususiyatlami ikki turga boiishimiz mumkin. Bulaming
birinchisi sifat belgilari. Odamdagi sifat belgilari ikkita muqobil sifat
ko‘rinishidan iborat boiadi. Masalan, sochning qoraligi - sochning
sarigligi, sepkilning boiishi - sepkilning boimasligi, tana rangining
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gora bo‘lishi - tana rangining og boiishi va hokazo. Odam ko‘zining
rangi, sochning ko‘rinishi, qon guruhi, tana rangi, ko‘zning kattali-
gi va hokazo. Odamning turli populyatsiyalarida sifat belgilarini
uchrashi chastotasi turlicha boiadi. Masalan, o‘zbek millatiga xos
populyatsiyalarida qo‘y ko‘zli, gora sochli va tanasi bug‘doy rangli
odamlar ko‘proq uchrasa, rus millatiga xos populyatsiyalarda havo
rang ko ‘zli, sariq sochli va tanasi oq rangli odamlar ko ‘proq uchraydi.

Odamlardagi ikkinchi tur belgi va xususiyatlarga miqdoriy belgi
va xususiyatlar deyiladi. Odamdagi ko‘pgina morfologik va xulg-
atvor belgi-xususiyatlar migdoriy ko‘rinishga ega boiadi. Jumladan
odamning morfologik belgilari sifatida vazni, bo‘yining balandligi, tana
rangining namoyon boiish darajasi, xulg-atvor xususiyatlari sifatida in-
tellekt koeffitsienti, temperamenti, qo‘zg‘aluvchanligi va hokazolami
olishimiz mumkin. Miqdoriy belgi va xususiyatlaming o°‘ziga xo0s
tomonlari shundan iboratki, ulami sifat belgi va xususiyatlari singari
ikkita yoki uchta bir-biridan keskin farq giluvchi sifat ko‘rinishlariga
ajratib boimaydi. Miqdoriy belgi va xususiyatlar bir gancha o‘sib
yoki kamayib boruvchi ko‘rsatkichlardan iborat boiadi.

18-rasnu Odam intellekt koeffttsientining tagsimlanish egri chizig‘i

120



Masalan, odam bo‘yining balandligi 160,165,170,175,180sm...dan
iborat boiishi mumkin. Migdoriy belgi va xususiyatlar namoyon boiishi
normal tagsimot egri chizigi singari namoyon boiadi. 18-rasmda odam
intellekt koeffitsientining tagsimlanish egri chizigi keltirilgan.

Rasmdan ko‘rinib turibdiki, odamning 1Q 70 dan 140 gacha namoyon
boiyapti. Lekin eng ko‘p namoyon boiayotgan ko‘rsatkich 105 ni tash-
kil gilyapti, ya’ni bu egri chizigning cho‘qqisiga to‘g ‘ri kelayapti.

8.3. Populyatsiyalardagi irsiylanish. Odatda genetik tahlil bilan
populyatsiyalardagi genetik tahlil orasida katta tafovut bor. Genetik
tahlilda gomozigota liniyalar ham chatishtirish orgali, ulardagi belgi-
xossalaming irsiylanishi o ‘rganiladi. Populyatsion genetik tahlil esa ge-
terogenli organizmlardan iborat boigan jamoalarda belgi-xossalarining
0 ‘zaro muvozanatidagi gonunlami ochishga yo‘nalgan boiadi.

G.Mendelning irsiyat qonunlari bilan tanishish mobaynida domi-
nant allel bilan retsessiv allel avlodlarga teng berilishi hodisasini
ko‘rganmiz. Ya’ni F, Aa x Aa ko‘rinishida boiadi. Demak, duragay-
laming F2 AA, Aa, Aa, aa birinchi avlodida ham ikkinchi avlodda
ham dominant allel bilan retsessiv allel foizi birdek 50:50. Boshgacha
aytganda har avlodda genning dominant va retsessiv allellariga ega
gametalaming takrorlanishi bir xil.

Ba’zi hollarda populyatsiyada dominant allel ko‘p, retsessiv al-
lel kam boiishi mumkin. Masalan, shimoldagi shaharlardan birida
aholining 70 foizi qora ko‘zli, 30 foizi havorang ko‘zli deb tasawur
gilaylik. Tabiiy ravishda qora ko‘zlilar ham, havorang ko‘zlilar ham
erkak va ayollar orasida uchraydi. Bunday populyatsiya gametalar
allellaming o‘zaro nisbati 0,7 A : 0,3 a teng. Qora ko‘zlilar bilan
havorang ko‘zlilar nikohlangan taqdirda ulaming farzandlari jinsidan
gat’i nazar tubandagi genotipga ega boiadilar.
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Farzandlaming 49% gomozigotali qora ko‘z, 42% geterozigotali
gora ko‘z, 9% havorang ko‘zli. Keyingi avlodlar nima boiishi mum-
kin? Dominant A allelli gametalar 0,7 (49 AA organizm + 42% Aa
organizmdan A va a allelli gametalarga taxminan 49+21=A 0,7 A aa
organizmdagi 0,09+21=0,3 a organimdan) bo‘yicha takrorlanadi.
Tabiiyki, mazkur shahar aholi populyatsiyasida boshga gen allella-
rining boshqa nisbatlari bilan birga, ko‘z rangining gora va havorang
allellar 0,7:0,3 nisbatining takrorlanishi bir necha avlodlarda saglanib
goladi.

8.4. Xardi-Vaynberg qonuni. Erkin chatishuvchi populyatsi-
yalarda genotipik sinflar takror tagsimlanishi hagida 1908-yili
ingliz matematigi G.Xardi va nemis shifokori V.Vaynberg bir-
birlaridan mustaqil ravishda gonun kashf giladilar. Ular bir juft
genlar alleli bilan farglanuvchi chetdan chatishuvchi populyatsi-
yada genetik sinflar tagsimlanish tezligini ifodalovchi formulani-
p2:2pqg:qJd taklif etdilar.

Mazkur gonun erkin chatishuvchi populyatsiyalarda mutatsion
o°‘zgaruvchanlik, tashgaridan keluvchi  genlar ogimi ro‘y berma-
ganda hamda gomozigotalar va geterozigotali individlar toiig naslli
boigandagina o°‘z kuchini saqglaydi.

Xardi-Vaynberg muhim qoidasi bu, muvozanatli populyatsiya-
da gen allellari va genotiplaming takrorlanish sonlari gqator avlod-
lar davomida saglanib qolishligidir. Buni faqgat ikki allelli emas,
uch, to‘rt va hokazo allelli erkin chatishuvchi populyatsiyalarga
ham tatbig etish mumkin. Masalan, uch allelli (A, A2A3) genlar-
ning takrorlanish soni p+q+r=I tarzida, genotiplaming takrorlani-
shi esa (p+q+r)=p2rq2rr2+2pq+2pr+2pr=(AHA2-A32=AIA H+A2A%
A+ A™N+AjA j+ AN ko'rinishida ro‘y beradi.

Ta’kidlash lozimki, allellaming barcha takrorlanishi sonlar maj-
muasi 1ga teng boiishi kerak. Bu shart genotiplar takrorlanish son-
lari majmuasiga ham tegishli.

Agar erkin chatishuvchi populyatsiyada ikki allel boiib, ular p+q
takrorlanishidan iborat boisa, u holda p+qg=I. Binobarin p2+ 2pq+
g2 (p+q)2= 1 Mabodo populyatsiyada uch allel p, g va r takrorla-
nuvchi boisa u holda (p+qg+r)2=1 ga teng boiadi.
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Yuqorida Kkeltirilgan misollarda erkin chatishuvchi populyat-
siyalarda uchrovchi ikki allel teng va noteng bo‘lgan holatda ular
orasidagi muvozanatli irsiylanish Xarda-Vaynberg qonuni asosida
tushuntirildi. Endi erkin chatishuvchi populyatsiyalardagi uch allel
turli muvozanatli holatda bo‘lgan tagdirda kelgusi avlodlar ana shu
muvozanatli holat saqlanishini Xardi-Vaynberg gonuni asosida bayon
etamiz.

AQSH, Sharqgiy Grenlandiya, Avstraliyaning tub aholisida uch xil
M, MN va N gon guruhi aniglangan.

AQSHning oq tanli aholisining bir guruh populyatsiyasida 6129
odam boiib, ulardan 1787 tasi KMKM 3039 tasi KMKN, 1303 tasi
KNKNgqon guruhiga ega boigan. Agar shu populyatsiyadagi har xil
gon guruhli erkak va ayollar o‘zaro nikohlansalar, ulaming avlodlari-
da qon gumhlari orasidagi muvozanat saglanadimi, degan muammoni
yechish uchun genetik tahlil o ‘tkazamiz.

KM gon gumhi dominant, KNqon gumhi esa retsessiv. Xardi-
Vaynberg formulasida dominant gen alleli P, retsessiv allellar gen
alleli g bilan ifodalangan. Yuqorida gayd etilgan qon gumhlarining
takrorlanish tezligini P2+2(Pq)+q2 KMKN2+2(KMKNKMKN+KNKN
bilan belgilaymiz. P ning populyatsiyadagi takrorlanish tezligi
ioAlfyO ,2916=P 2= Vo0,29i6 =0,5399 ga teng.

KNKN gon guruhi allelini populyatsiyadagi takrorlanish tezligi
esa q= 231% =0,2129. Uni ham kvadratga ko‘taramiz j 0,2129
=0,4614.

Shundan so‘ng Xardi-Vaynberg formulasidan foydalanib, popu-
lyatsiyadagi har bir qon guruhlariga ega individlar genotipini takror-
lanish tezligidagi muvozanatli holatni belgilab chigamiz.
P2+2(pq)+q2=0,53992+2(0,5399-0,4614)+0,46142=0,2914+0,4968+0,2116

0,2914 KMKMO0,4968 KMKN0,2116 KNKN

Demak, turli gon guruhlaridagi ayol va erkak o ‘zaro nikohlanganda
ulaming avlodlaridagi gon gumhlarining o°‘zaro muvozanati saglanadi.
Bunga biz genetik tahlil tufayli olingan ragamlami nazariy jihatdan
olingan ragamlarga taggqoslanganda ko ‘rishimiz mumkin.
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9-jadval
Qon guruhining turlipopulyatsiyalarda takrorlanish tezligi
hagida ma’lumotlar (Viner boYicha)*

Allellaming
= Qon guruhlari takrorlanish
2 = tezligi
Populyatsiyalar H 2
& z knk
5 KMKN KK kMR)  KNQ)
) hagigiy 29,14 49,68 21,16 0,540 0,460
AQSHd_agl oqg 6129
tanlilar )
nazariy 29,16 49,68 21,26 - -
Shargiy hagiqiy 83,48 15,64 0,88 0,913 0,087
Grenlandiyadagi 596
eskimaslar nazariy 83,35 15,89 0,76 - -
Avstraliyaning 120 haqgigiy 3,00 29,60 67,40 0,178 0,882
tub aholisi nazariy 3,17 29,26 67,57 - -

Erkin chatishuvchi populyatsiyalarda har xil allel, genotoplami
muvozanatli holda irsiylanishi ruslar tomonidan o‘tkazilgan tad-
gigotlarda o‘z tasdig‘ini topgan (10-jadval).

10-jadval
Ruslar populyatsiyasida genotiplarning takrorlanish tezligi

Qon guruhlari

Populyatsiya Qon gruppasi

aniglagan soni

M MN N
Leningrad 701 21,1 46,6 21,3
Moskva 10399 95,7 48,2 16,1
Arxangels viloyat 76 10,5 52,6 36,8
Kazaxistan qgishlog‘i 137 46,7 31,4 21,9
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Populyatsiyadagi bir genotip ikkinchi xil genotip bilan almashinib
turishi mumkin. Bu esa sifat jihatdan farg qiluvchi genotiplar soni-
ning o‘zgarishiga olib keladi. Populyatsiyadagi genotiplar nisbati-
ning o‘zgarishi populyatsiya dinamikasining mohiyatini ifoda etadi.
Populyatsiyaning genetik jihatdan o ‘zgarishi mutatsion va kombina-
tiv o‘zgaruvchanlik bilan uzviy bog‘liqg holda amalga oshadi. Popu-
lyatsiya dinamikasining o‘zgartiruvchi genetik omillariga mutatsion
jarayon, tanlanish, alohidalanish, populyatsiyalar to‘lgini va gen-
lar dreyfi kiradi.

Bilimni tekshirish uchun savollar
Populyatsiya deganda nimani tushunasiz?
Xardi-Vaynberg gonuni. Unga ta’sir etuvchi omillami yoriting.
Panmiksiya deganda nimani tushunasiz?
Assortativlikning odam populyatsiyasida ganday o ‘mi bor?
Odamdagi sifat va migdoriy belgilari nimalar?
Odam populyatsiyalarida belgilaming irsiylanishi ganday sodir
bo‘ladi?

O WN R
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Testlardan to‘g‘ri javobni aniglang

1 Populyatsiya nima?

A. Uzog muddat davomida tur egallagan arealning muayyan bir
joyida yashaydigan organizmlar yig‘indisi.

B. 0 ‘zaro chatishib nasi beradigan, shu turga mansub boshqga po-
pulyatsiyalardan ayrim belgi-xossalari bilan tafovut giluvchi musta-
gil genetik tizim hosil giladigan, 0‘z-o‘zini qayta tiklovchi individlar
yig‘indisiga aytiladi.

C. 0 ‘zaro chatishib nasi beradigan, shu turga mansub boshga
populyatsiyalardan ayrim belgi-xossalari bilan tafovut gilmaydigan
mustaqil genetik tizim hosil giladigan, 0°‘z-o‘zini qayta tiklovchi in-
dividlar yig“indisiga aytiladi.

D. Uzog muddat davomida tur egallagan arealning muayyan bir
joyida yashaydigan turlar yig‘indisi.

2. Populyatsiya dinamikasiga ta sir etuvchi omillar.
A. Mutatsion jarayon, tanlanish.

B. Alohidalanish, populyatsiyalar to‘lgini.

C. Genlar dreyfi, duragaylash.

D. Ava Bjavoblar.

3. Xardi- Vaynberg qonunini matematik ifodalash.
A (1-g): qD<i  : (I-9)W.

B. DD :2q(l-q)D<i: (\-q)dd.

C. ¢DD : 2(1-q)Dd : (1-9)ad

D. gb - q(I-g)D<i :q(l-g)Dc/.

4. Panmiksiya nima?

A. Chctdan urug‘lanadigan organizmlaming o ‘zaro chatishishi.

B. Populyatsiyadagi alellar konsentatsiyasining tasodifiy o‘zgarishi.
C. Populyatsiyadagi turli xil organizmlaming erkin chatishishi.
D. Tabiiy tanlash natijasi.
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5. Shaxsiy o ziga xos belgilar...

A. Tur ichiga kiruvchi har bir vakilning shaxsiy o‘ziga xos bo‘lgan
belgi va xususiyatlari.

B. Genlar dreyfi, duragaylash.

C. Turichiga kiruvchi har bir vakilning umumiy o‘ziga xos bo‘lgan
belgi va xususiyatlari.

D. B va Cjavoblar.

6. Odamdagi sifat belgilari nimalardan iborat?

A. Sochning qoraligi - sochning sarigligi, sepkilning bo‘lishi -
sepkilning boimasligi, vazni.

B. Sochning qoraligi - sochning sarigligi, sepkilning boiishi -
sepkilning boimasligi, tana rangining qora boiishi - tana rangining
oq boiishi.

C. Sepkilning boiishi - sepkilning boimasligi, tana rangining
gora boiishi - tana rangining oq boiishi, bo‘yining balandligi.

D. Ava Cjavoblar.

7. Allellarning barcha takrorlanishi sonlar majmuasi ... ga teng
bo 1ishi kerak.

A. 1ga.

B. 2 ga.

C. 3 ga

D. 4 ga.

8. Kichik alohidalangan populyatsiyalarga nima deyiladi?
A. Assortativlik.

B. lzolyatlar.

C. Populyatsiyalardagi irsiylanish.

D. Turlar.

9. Xardi-Vaynberg gonuni...

A. Erkin chatishuvchi populyatsiyalarda genotipik sinflar takror
tagsimlanishi.
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B. Erkin chatishuvchi populyatsiyalarda fenotipik sinflar takror
tagsimlanishi.

C. Populyatsiyadagi turli xil organizmlarning erkin chatishishi.

D. Tabiiy tanlash natijasi.

10. Bir turga kiruvchi populyatsiyalar o zaro chatishib, normal
nasi qoldirgani sababli, ular... deb izohlanadi.

A. Yopiq sistema.

B. Yaxlit sistema.

C. Ochiq sistema.

D. Ava Cjavoblar.
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IX BOB.
ODAMDAGI IRSIY KASALLIKLAR

9.1. Irsiy kasalliklar tasnifi. XIX asrda irsiy kasalliklar juda kam
uchraydigan kasalliklar qatoriga Kiritilar edi. Hozir esa har ganday
shifokor amaliyotida irsiyatga bog‘liq boigan kasalliklar juda ko‘p
uchramogqda.

Hozirda 4500 ga yaqin irsiy kasalliklaming mavjudligi ma’lum.
Har yili kamida yuzga yaqin irsiy kasalliklar aniglanmogda. Bun-
ga sabab birinchidan, fanning tobora rivojlanib borishi natijasida
odam organizmida kuzatiladigan jarayonlaming irsiy, biokimyoviy,
fiziologik mexanizmlari tobora chuqur o‘rganilmoqda, ikkinchidan,
ekologik muhit sharoitlarining tobora ifloslanib borishi odam irsiya-
tida kelib chigadigan buzilishlami ko‘paytirmoqgda. Irsiy kasalliklami
bitta umumiy guruhga Kiritilishi asosida kasallarga ota-onalaming
jinsiy hujayralari orgali o‘tgan irsiy axborotning buzilishlari yotadi.
Irsiy kasalliklaming har xil klassifikatsiyalari mavjuddir.

I. Irsiyat buzilishlarning miqgdoriy ko‘rsatkichlariga qarab:
monogen (bir gen mutatsiyasi natijasida kelib chigadigan) va poli-
gen (bir necha mutant genlar ta’sirida rivojlanadigan) kasalliklar
tafovut etiladi.

Il. Mutatsiyalar klassifikatsiyasida kelib chigish mexanizmlariga
garab: gen kasalliklari, xromosom kasalliklari, genom kasalliklari.

I1. Irsiy moyillik yoki multifaktorial (ko‘p omilli) kasalliklar.

Tabiiyki, monogen va gen kasalliklar bitta guruhdir, chunki bu
kasalliklaming asosida ayrim genning mutatsiyasi yotadi. Mutant gen
autosomada yoki geterosomada joylashishi mumkin. Gen mutatsi-
yalari metobolizmning tug‘ma nugsonlariga olib kelishi, ya’ni bio-
kimyoviy namoyon boiishi mumkin. Bunday kasalliklami fermen-
topatiyalar deyiladi.

Fermentopatiyalar natijasi fiziologik funksiyalaming o‘zgarishi
(masalan, gon ivish sistemasining faolligi susayishi) yoki morfologik
belgilaming o‘zgarishi (polidaktiliya - ko‘p barmoqlilik) sifatida
namoyon bo‘lishi mumkin. Lekin bu holatlaming asosiy sababi - bir-
lamchi biokimyoviy nugson ekanligini unutmaslik kerak. Ba’zan gen
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kasalliklari molekulyar kasalliklar deb ham ataladi, bu bilan DNK
molekulasi darajasidagi buzilishlar mavjudligi ta’kidlanadi. Bunday
kasalliklar fenotipik namoyon bo‘lishiga garab nuklein kislotalar, ug-
levodlar, lipidlar, minerallar almashinishi buzilishlari va hokazo gu-
ruhlarga ajratiladi.

Xromosoma Kkasalliklari uchun xromosomalar strukturasi
o‘zgarishi xarakterlidir. Bu holatlarda ham o°‘zgarishlar autoso-
malarda yoki geterosomalarda kuzatilib, deleksiyalar, inversiya-
lar, duplikatsiyalar va translokatsiyalar sifatida namoyon bo‘lishi
mumkin. Tibbiy genetikada bu guruhga xromosomalar sonining
o0 ‘zgarishi natijasida kelib chiqgadigan kasalliklar ham kiritiladi.
Bunda biz «kasalliklar» so‘zini shartli ma’noda ishlatilishini unut-
masligimiz kerak, chunki xromosoma kasalliklarining kechishi
«kasallik» tushunchasiga unchalik to‘g ‘ri kelmaydi, shuning uchun
ham tibbiy genetikada ko‘prog «xromasoma sindromlari» tushun-
chasi ishlatiladi. Yugorida ta’kidlab o‘tganimizday genom kasal-
liklari xromosomalar sonining o ‘zgarishi natijasida kelib chigadi.
Bunda xromosomalar sonining o°‘zgarishi gaploid to‘plamining
butunligicha ortishi (poliploidiya) yoki ayrim xromosomalar so-
nining ortishi yoki kamayishi (aneuploidiya, geteroploidiya) hola-
tida kuzatilishi mumkin.

Har xil mutatsiyalarning odam uchun ahamiyati «mutatsion
o0 ‘zgaruvchanlik» bo‘limida berilgan. Irsiy kasalliklami gen va xro-
mosom kasalliklari gumhlariga ajratish quyidagi sabablarga ko ‘ra
qulaydir. Gen kasalliklari bitta genning mutatsiyasi natijasida kelib
chiqib, ayrim ferment kamchiligining tor simptomatikasini namo-
yon qiladi va bu kasalliklar avloddan-avlodga o ‘tkaziladi. Xromo-
somalar aberratsiyalari yoki sonining o‘zgarishi natijasida kelib
chigadigan xromosoma kasalliklari esa ota-onalarda kuzatilmasdan,
ulaming bolalarida murakkab rivojlanish buzilishlari komplcksi si-
fatida namoyon bo‘ladi.

Irsiylanish tipiga garab gen kasalliklari:

a) autosoma-dominant;

b) autosoma-rctsessiv;

d) jinsga bog‘langan kasalliklar guruhlariga ajratiladi.
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Xromosoma va genom mutatsiyalarida bemorda kasallikning
to‘lig shakli (mutatsiyalar gametalarda bo‘lganda) yoki mozaik shakli
(mutatsiyalar zigota maydalanishining ilk bosqgichlarida kelib chigga-
nida) kuzatilishi mumkin. Ayrim holatlarda irsiy kasalliklaming
klinik klassifikatsiyasi ham qo‘llaniladi. Klinik klassifikatsiya a’zo va
sistema prinsipiga asoslangan masalan: qulog, tomogq, burun kasal-
liklari, nerv sistemasi, teri kasalliklari va hokazo. Lekin bunday klas-
sifikatsiya shartli boMishligini unutmaslik kerak, chunki aynan bir xil
kasallik birlamchi namoyon bo‘lishiga garab har xil guruhlarga kiriti-
lishi mumkin, agar awal terida dog‘lar yoki tugunehalar paydo bo‘lsa
neyrofibromatoz bilan kasallangan shaxs teri kasalliklari klinikasida,
agar unda miya o‘simtasi paydo bo‘lsa, neyroxirurgiya klinikasida
davolanishi mumkin. Shunday qilib, neyrofibromatoz irsiy kasalligi
teri kasalliklari guruhiga ham, asab sistemasi kasalliklari guruhiga
ham Kiritilishi mumkin. Undan tashqari irsiy kasalliklarda bir vara-
kayiga bir gancha sistemalarda o‘zgarishlar namoyon bo‘ladi. Shuning
uchun ham irsiy kasalliklaming genetik klassifikatsiyasi qulaydir va
asosan shu klassifikatsiyadan foydalaniladi.

1. Gen kasalliklari - gen mutatsiyalari natijasida kelib chigib, av-
loddan-avlodga beriladi va G. Mendel gonunlari asosida irsiylanadi.

2. Xromosom kasalliklari - xromosom va genom mutatsiyalari
natijasida kelib chigadi, xromosoma strukturasining o°‘zgarishi bilan
sodir bo‘ladi.

3. Multifaktorial kasalliklar - ko‘p omilli kasalliklar deyilib, ular-
ning rivojlanishida ham genetik, ham muhit omili rol o ‘ynaydi. Kasal-
likka irsiy moyillik fagat go‘zg*atuvchi muhit omillari ta’siridagina
yuzaga chigishi mumkin.

4. Somatik irsiy kasalliklar - somatik hujayralardagi mutatsiyalar
natijasida kelib chigadi. Ularga ayrim o‘smalar, tug‘ma rivojlanish
poroklari, autoimmun kasalliklar kiradi.

5. Ona va bolaning bir-biriga mos kelmasligi natijasida kelib chi-
gadigan kasalliklar. Bu kasalliklar organizmlardagi (ona va boladagi
antigenlar ta’sirida) immunologik reaksiyalar natijasida kelib chigadi.

9.2. Irsiy kasalliklarda klinik belgilaming yuzaga chigishida-
gi asosiy xususiyatlar. Har qanday kasalliklar o0z klinik manzarasi
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va rivojlanish xususiyatlariga ega (ko‘z, endokrin, yurak-gqon tomir
kasalliklari va hokazo). Xuddi shunga o*xshash irsiy kasalliklaming
ham oz klinik manzarasi va rivojlanish jarayoni mavjud. Ko ‘pchilik
bemorlami kuzatish, tashxis qo‘yish va davolash jarayonida irsiy
kasal ekanligi aniglanadi. Hozirda irsiy kasalliklami aniglashda qu-
yidagi belgilarga garaladi:

1. Irsiy kasallar erta aniglanadi - chaqaloqg tug‘ilishi bilan 25%,
uch yoshgacha 70%, keyingi davrlarda 90%.

2. Irsiy kasallik surunkali kechadi - ko‘pchiligi surunkali alomat-
larga ega bo‘lib, vaqt o‘tgan sari kasallik kuchayib boradi. Chunki
yosh ulg‘aygan sari mutatsiyaga uchragan gen oz ta’sirini kuchayti-
radi. Bir xil bo‘lgan irsiy kasallik mutant genning ta’sir darajasiga qa-
rab bemorlarda turlicha o ‘tadi. Kimdadir yuzaki, kimdadir og‘irroqg.

3. Irsiy kasalliklami davolash - bunday bemorlami to‘liq davolab
bo‘Imaydi. Ulami davolash asosan simptomatikdir. Lekin ayrim
tashqi omillar ta’sirida rivojlanadigan kasalliklaming davosi hozirda
yaxshi o‘rganilgan. Masalan: fenilketonuriya, alkaptonuriya, gandli
diabed va hokazo.

4. Ko‘p simptomlilik xususiyati - irsiy kasalliklaming 60% ga
yagini ko‘p simptomlilik belgilariga ega. Undan tashqari tashxis
yig“ish vaqtida irsiy kasallarda ko‘p sonli simptomlar va sindromlar
kuzatiladi. Masalan: marfan kasalligida suyak sistemasi, gon aylanish
sistemasi va ko‘rish organlari kasalliklari kuzatiladi. Tashxis qo‘yish
vaqgtida esa ularda - kardiologik sindrom (yurak og‘riglari), respira-
tor sindrom (nafas buzilishlari), yurak urishi aritmiyasi (taxikardiya),
astenik sindrom (behollik, charchash, xotira va irodaning pasayishi ...)
nevrotik buzilishlar (depressiya, ipoxondriya, isterik buzilishlar ...)
va hokazo sindromlar kuzatiladi.

5. Irsiy kasalliklaming oilaviy xususiyati - tashxis yig‘ish vaqtida
ko‘pgina bemorlar oilasida xuddi shunday kasal borligi yoki avlodida
bo‘lganligi aniglanadi. Bu esa kasalning irsiy ekanligidan dalolat be-
radi. Ba’zan esa kasallik bemorlarda birinchi marta uchrayotganligi
aniglanadi. Sababi ota-onalaming geterozigota ko‘rinishida kasal-
lik tashuvchi gen bo‘lib, dominant mutatsiyaga olib keladi. Natijada
kasallik yuzaga chigadi.
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Ogsilning sintezlanmasligi natijasida sodir boiadigan kasalliklar
eng ko‘p uchraydi. Bunga fenilketonuriyani misol qilib olsak bo ‘ladi.
Fenilalaninni tirozinga katalizlovchi fenilalanin gidrolaza fermenti
jigarda yetishmasligi ogibatida yuzaga keladi. Bu bemoming qoni-
da ortiqcha fenilalanin to‘planib rivojlanib kelayotgan miyaga ta’sir
giladi. Fenilpirouzum kislotali oligofreniyaga olib keladi. Ogsilning
birlamchi strukturasi buzilishi natijasida biror organning rivojlanishi-
da kerak bo‘ladigan hujayralar yetishmay qoladi va yurak poroklari
kelib chigadi. Masalan: Xolt-Orama sindromi (yoki yurak va qo‘l
sindromi) natijasida yurak oldi to‘sig‘ining anomaliyasi va bosh bar-
moq anomaliyasi kuzatiladi. Ko‘pchilik bemorlarda bosh barmoq
boimasligi, barmoglaming uch falangali boiishi kuzatiladi. Sindrom
autosom - dominant tipda irsiylanadi.

Ayrim hollarda mutagen omil hujayradagi organoidlarga ta’sir
giladi (mitoxondriya, lizosoma, peroksisoma ...) bularga misol gilib:
lizosomalardagi kasalliklarga - mukopolisaxaridoz, glikogenozlami,
peroksisomalarda - Selveger sindromi, Refsuma kasalligi (polinevre-
tik ataksiya)ni olsak boiadi. Bu mutatsiya gen, molekula, hujayra,
organ darajasida hosil boiadi. Umumiy qilib gen kasalliklari qu-
yidagicha klassifikatsiyalanadi.

11-jadval
Gen

Hosil bo‘lish Klinik ko‘rinishiga Moddalar almashinuvi buzilishining

tipiga garab garab patologik ko‘rinishiga qarab
1) a- Dominant Kasallangan organ va 1) Aminokislotalaming
2) a- Retsesiv organlar sistemasiga garab 2) Uglevodlaming
3) X - Xromosomaga birikkan 3) Lipidlar almashinuvi
dominant 4) Ko‘p simptomli kombinativ
4) X - Xromosomaga birikkan formali

retsesiv
5) Y - Xromosomaga birikkan

6) Mitoxondriyaviy
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9.3. Irsiyat sababli kelib chigadigan aqgliy va jismoniy rivojlanish
nuqgsonlari. Keyingi o‘n yil ichida tibbiyot sohasida gilingan yangi-
liklar irsiy kasalliklami erta aniqlashga va to‘g‘ri tashxis go‘yishga
olib keldi. Bu esa ko‘p yillar mobaynida bolalardagi aqliy gologlik
va rivojlanish nugsonlarining sabablari prenotal zararlanish, tug‘ish
patologiyalari, shikastlanish, infeksiyalar, erta intoksikatsiya (zahar-
li moddalaming organizmga ta’siri) natijasi deb hisoblashlarini oldini
oldi. Aynigsa prenotal tashxislash usulining qo‘llanilishi butun dun-
yoda irsiy patologiyali bolalar tug‘ilishi kamayishiga olib keldi.

Irsiy kasalliklami erta aniglashning amaliy ahamiyati kattadir.
Masalan, yangi tug‘ilgan bolaning ruhiy holatini ko‘rib chigsak.
Uning ruhiy holati agliy qobiliyati bosh miya flmksiyasi va nerv
sistemasining ishi bilan bog‘lig. Bu esa o0‘z navbatida biologik, ir-
siy va tashqi muhit omillarining o‘zaro ta’siriga bog‘liq. Hozirgi
vaqtda yangi tug‘ilgan bolaning bosh miyasini «hech narsa yozil-
magan toza qog‘ozga o‘xshaydi» va tarbiya bilan tashqi omillar
unga o ‘z xususiyatlarini yozib boradi, deb boimaydi. Chunki odam
xususiyatlari va xarakterini o°‘rganish natijasida quyidagi formula
to‘g ‘riligi isbotlangan: xususiyat - irsiyat + muhit.

Irsiyatning ahamiyati haqgida gapirganda organizmda belgilar
emas, balki genlar irsiylanishini esda tutish lozim. Bola ota-onadan
filer yuritish, bilishga bo‘lgan nisbatan bargaror agliy gobiliyatni (in-
tellektni) emas, balki hayoti davomida o ‘stirib bora oladigan ma’lum
bir agliy xususiyatni oladi. Masalan, bola ota-onasidan ravon nutgni
irsiyat sifatida gabul gilmaydi, balki shu nutgning rivojlanishiga olib
keladigan xususiyatni, ya’ni irsiy programmani oladi. Tarbiya va
tashqi muhit ta’sirida bu xususiyat ayrimlarda katta natijalarga olib
kelsa, ayrimlarda past natijalami ko ‘rsatadi.

Demak, bolalaming rivojlanish jarayoni ham har xil kechadi. Bu
bilan aqliy gobiliyati ham turlicha boTadi. Tashgi muhit bola irsiya-
tida joy oigan irsiy programmaning yuzaga chigishiga asosiy sabab-
chilardan biri bo‘lib qoladi.

Tashgi muhitning organizmga ta’siri ikki xil bo*‘lishi mumkin:

1 Ichki ta’sir - organizmda kechayotgan biokimyoviy, fiziologik
jarayonlar ta’siri.
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2. Tashqgi ta’sir - organizmning yashash muhiti natijasida gabul
giladigan ta’siri.

Hozirgi vaqtda genetika fanining yutuglari, psixologiya va psixi-
atriyada olib borilgan tajribalarnatijasida, odam organizmining psixik
va neyrokimyoviy (reaksiyasi) xususiyati normada yoki patologiyasi
borligi tez aniglanadi. Ushbu mavzuda biz odamlarda uchraydigan
ayrim aqliy o‘zgarishlarga olib keladigan kasalliklar hagida suhbat-
lashamiz.

Aqliy gologlik deganda bolaning fikrlash qobiliyati, atrof-muhitni
anglash va bilish qobiliyati rivojlanishdan orgada qolishiga aytiladi.
Shuning uchun bu tushunchani klinik manzara natijasi deb emas,
balki tibbiy-pedagogik tushuncha deb gabul gilish lozim. «Aqgliy
gologlik» termini «Demensiya» terminidan farqg giladi. «Demensiya» -
bu ma’lum sabablarga ko‘ra intellcktning pasayishidir.

Aqliy goloq bolalar ichida oligofreniya birinchi o‘rinda turadi.
Bolalaming 75-80% oligofreniyadan aziyat chekadi. Bu kasallik qu-
yidagi xususiyatlar bilan ajralib turadi:

a) erta boshlanishi, ya’ni (2-2,5 yosh) bolalaming nutqi rivojla-
nishigacha bo‘lgan davr;

b) fikrlash, bilish gobiliyati o‘smay qolishi;

d) umumiy rivojlanishdan orgada qolishi.

Demensiya esa ancha kech rivojlanadi. Uning sabablari turlicha
boiishi mumkin: bosh miyaning shikastlanishi, shizofreniya yoki
epilepsiyaning og‘ir asoratlari, ayrim irsiy kasalliklar. Hozirda agliy
gologlikning rivojlanishi va etiologiyasiga garab quyidagi klassifi-
katsiyasi qoilaniladi:

a) chegaralangan aqgliy qologlik;

b) debillik;

d) o‘rtacha imbesillik (o‘rtacha og‘irlikdagi aqliy qologlik);

e) yagqol namoyon boiadigan imbesillik (keskin kechadigan aqliy
gologlik);

f) idiotiya (chuqur aqgliy gologlik);

g) kechish xususiyati aniglanmagan agliy gologlik.

Lekin genetiklar aqgliy gologlikni alohida ajratib o‘rganmaydilar,
balki irsiy kasalliklaming bir simptomi sifatida garaydilar. Ulami
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rivojlanishi, kechish jarayoni kasallikning kelib chigish mexanizmiga
bogiigligini ta’kidlaydilar. Kasallikning genetik o0 ‘zgarish xususi-
yatiga qgarab:

a) xromosomalaming o‘zgarishi natijasida kelib chigadigan aqliy
gologlik,

b) monogen kasalliklar natijasida kelib chigadigan agliy goloqglik;

d) multifaktorial kasalliklar natijasida kelib chigadigan agliy
gologlik xillariga boiinadi.

9.4. Xromosomalaming o‘zgarishi natijasida kelib chigadigan
agliy qologlik. Statistik tekshirishlar natijasiga ko‘ra aqgli sezilarli
darajada kam rivojlangan va rivojlanish nugsonlari bilan tug‘ilgan
bolalar orasida xromosom kasalliklari birinchi o‘rinda turadi va
42,6% ni tashkil giladi.

Yangi tugilgan chaqaloglar ichida xromosomalaming o‘zgarishi
natijasida kelib chigadigan aqli sezilarli darajada kam rivojlanish
0,5-0,7% ni tashkil etadi. Oiik tug‘ilgan va bir yoshgacha nobud
boigan bolalar ichida 2,2% ni tashkil giladi. Xromosomik xatoliklar
natijasida kelib chigadigan agliy gologlikning oligofreniya xili esa
10-12% ni tashkil giladi. Xromosomalar soni, hajmi va tuzilishi-
ning o‘zgarishi bilan sodir boiadigan kasalliklarga xromosoma kasal-
liklari deyiladi. Hamma xromosoma kasalliklarini ikki turga boiish
mumkin:

1 Autosomalaming son va struktur anomaliyalari.

2. Jinsiy xromosoma son anomaliyalari.

Autosomalaming son va struktur anomaliyalari, asosan chala
trisomiya yoki chala monosomiya ro‘y beradi. Chala trisomiyada
deletsiya natijasida xromosomaning bir boiagi boshga bir xromo-
somaga borib qo‘shiladi. Natijada xromosomalaming trisomiyasi
sodir boiadi (translokatsiya). Chala trisomiya sindromida asosan
D, E, G guruh xromosomalarining trisomiyalari kuzatiladi. A, B va
C gumh xromosomalarining trisomiyasi esa, hamisha organizmning
oiimiga olib keladi. Chagaloglar tugilmasdan tabiiy abort tarzida
nobud boiadi. Agar 21-xromosomada son o °‘zgarishi ro‘y bcrsa,
anomaliya natijasida kelib chiqgan kasallik 21-trisomiya yoki Daun
kasalligi deb ataladi. 18-xromosomada son o‘zgarishi ro‘y bersa,
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bunda anomaliya natijasida kelib chiggan kasallikka E-trisomiya
yoki Edvars sindromi, 13-xromosomada son o‘zgarishi ro‘y bersa,
anomaliya natijasida kelib chiggan kasallikni D-trisomiya yoki Pa-
tau sindromi deyiladi.

Ba’zi hollarda esa xromosomalar soni me’yorida saqglanib qo-
lib, lekin xromosomalar tuzilishi deleksiya natijasida oz tuzilishini
o°‘zgartiradi. Ular ehala monosomiya sindromi deb ataladi. Masalan:
juft xromosomaning bittasida deletsiya sodir bo‘lib, bir bo‘lagi ajralsa,
natijada har xil ehala monosomiya sindromlari - Volff- Girshom (4r)
sindromi; «Mushuk miyovlashi» (5r) sindromi, Orbeli (13q) sindromi
va 9r, llr, 18r, 21q, 22q sindromlari paydo bo‘ladi.

Jinsiy xromosoma son anomaliyalari. Normada jinsiy xromo-
somalar ayollarda XX, erkaklarda XY ko‘rinishda bo‘lsa, son ano-
maliyalarida bu ko‘rsatkichlar o‘zgaradi. Jinsiy xromosomalar son
anomaliyalarida quyidagi kasalliklar yuz beradi: ayollar polisomi-
yasi, X trisomiya sindromi, Klaynfelter sindromi, Shereshevskiy-
Temer sindromi, Y-xromosoma yoki disomiya sindromi. Misol si-
fatida eng ko‘p uchraydigan ayrim kasalliklaming tavsifnomasini
berish mumkin.

Autosomalaming son va struktur anomaliyalari ichida Daun
sindromi bilan tug‘ilgan bolalar eng ko*pdir. Hozirda bunday bo-
lalar umumiy patologiyalar bilan tug‘ilganlar orasida 10% ni hosil
giladi.

Daun kasalligiga uchragan hamma bolalar har xil oilalarda
tug‘ilgan bo‘lsa ham, tashqi giyofasi bir-biriga juda o°‘xshash
bo‘ladi (19-rasmga qarang), ko‘zi qgiyshig kesmali, kichkina,
chuchvara quloq, bosh suyaklarining formasi buzilgan, barmogqlari
kalta, jimjilog‘ining giyshayib qolishi, birinchi va ikkinchi oyoq
barmoglari orasidagi masofa kengayishi, kaft terisida ko‘ndalang
iz paydo boclishi xarakterlidir. Bunday kasalning tili kattalashgan
bo‘lib, katta-katta yorilgansimon izlar paydo bo‘ladi. Bolaning
o0‘sishi va harakati rivojlanmaydi, muskullar tonusi pasayib ketadi.
Ko‘pincha neyro-endokrin o‘zgarishlar vujudga kelgani uchun bo-
lalar semirib ketadilar.
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19-rasm. Daun sindromi (21-xromosoma).

Bemoming umri qisqa bo‘ladi, ular ichki organlarining rivoj-
lanmasligi tufayli paydo bo‘lgan kasalliklardan vafot etadilar.
Bunday bolalar ichida 50% yurak yetishmovchiligi, 15% ovqat
hazm qilish sistemasining kasalliklari, 20% siydik ayirish organ-
larining anomaliyalari va hamma bolalar aqli zaiflik bilan ajralib
turadi. Ular orasida 5% yengil, 75% o‘rta va 20% og‘ir agliy
gologlik bilan tug‘iladi. Hozirgi davrda tibbiyotning rivojlanish
natijasida bunday bemorlar 60-70 yoshgacha yashashi mumkin-
ligi aniglangan.

Ulami psixologik tekshirib ko‘rilganda abstrakt tafakkur gilish qo-
biliyati rivojlanmaganligi, o‘gish xususiyati yozishga nisbatan tez-
rog hosil bo“lishi, kattalaming ovozlariga taqlid qgilish kabi belgilami
kuzatish mumkin. Biror matnni gayta etib berish, so‘ralganda fagat
savollarga javob berib turishi aniglangan. Nutgi kech chigadi, birin-
chi so‘zlarini besh yoshlarda ayta boshlaydi. So‘z boyligi juda kam
bo‘ladi. Bunday bolalar o‘ziga xos xarakterga ega - muloyim, aytil-
gan gapga quloq soladigan, biror ish buyurilsa, uni so‘zsiz bajaradi-
gan bo‘ladilar. Shuni nazarda tutib, ularga o0‘z-o°‘ziga xizmat qilishni
va oddiy ishlami o‘rgatish mumkin.

Bunday bolalarni xarakteriga qarab ikki toifaga ajratish mumkin:
harakatchan - notinch va kam harakat - tambal.

Birinchi ko‘rinishdagi bolalar serharakat, tinib-tinchimas, hamma
narsaga giziquvchan, aralashuvchan, taqlid gilishni yaxshi ko ‘radigan
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bo‘ladilar. Lekin o‘ta qo‘rqoq, rashkchi, tez xafalashuvchan boiadi.
Ular bilan do‘stona munosabatda boiinsa tez ko‘nikadilar va shu
odamga bog‘lanib goladilar.

Ikkinchi xil ko‘rinishda esa aks holatni kuzatishimiz mumkin:
kam harakat, passiv bo‘ladilar. Hamma so‘ralgan savollarga «bilmay-
man», «esimda yo‘g» deb javob beradilar. Ishgajuda sekin kirishadi-
lar, lekin kirishgandan keyin astoydil ishlaydilar.

Daun sindromi bilan tug‘ilgan bolalaming yetilish davrlari ham
kech bo‘ladi. Bir yoshlarda ko‘rsatilayotgan belgilarga e’tibor bera
boshlaydi. 2-3 yoshda yura boshlaydi. Yetuklik davri ham juda kam
17-20 dan 30-40 yoshgacha bo‘ladi.

Defektologlar orasida bu kasallik bilan tug‘ilgan bolalarga e’tibor
birmuncha ko‘proqdir. Bunga sabab ulaming xarakteri hamda
0‘quv - koordinatsion jarayonga birmuncha oson berilishidadir.

Yuqorida aytib o‘tilganidek xromosomalardagi o°‘zgarishlarga
garab Daun sindromining ikki turi farglanadi: trisomiya yoki chala
monosomiya (mozaika).

Trisomiya - ota-ona gametalaridan birining 21-xromosomasi tar-
galmasligi natijasida kelib chigadi. Bunda toiiq trisomiya bo‘lsa be-
moming hamma hujayralarida anomaliyali xromosomalar saglanadi.
Bunday bolalar Daun sindromida 95% hollarda uchraydi.

Mozayka xilida hujayralaming bir gismi sog‘lom, bir gismi anoma-
liyali bo‘ladi va bunday bolalarda yengil intellektning pasayishini
kuzatish mumkin.

0 ‘rta hisob bilan olganda tug‘ilayotgan 700 chagalogdan bittasi
Daun kasalligiga uchraydi. Daun kasalligini davolash kompleksda
olib boriladi. Mutaxassis pedagog va logoped bilan shug‘ullanish go-
nigarli natija beradi.

Trisomiya - E sindromi, Edvars sindromi (18-xromosoma tri-
somiyasi).

Trisomiya - E sindromi birinchi bo‘lib Edvards tomonidan
1960-yilda aniglangan. Bu kasallik 18-xromosoma trisomiyasi
ham deyiladi. Edvars kasalligi bilan tug‘ilgan o‘g‘il bolalar uzoq
yashamasdan hayotining dastlabki oylaridayoq vafot etadi. Qiz
bolalar esa 2-3 yoshgacha yashashlari mumkin. Tug‘ilgan 4500
chaqaloglarning bittasida shu kasallik belgilari uchraydi. Kasal-
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larning 70% bir oygacha, yana 7% bir yoshgacha yashaydi. Bemor
bolalarning atigi 1% o‘n yoshgacha yashashi mumkin.

Trisomiya - E sindromida bola kichik vaznda, chala tug‘iladi.
Kasallikning asosiy belgilari: bosh suyagi o ‘zgargan, yassi peshona,

ko‘z kosalari kichkina va

bir-biridan normadan ko*-

ra uzoqroqda, daxani in-

gichka, jagiari va og‘iz

bo‘shlig‘i kichkina, tang-

layi baland, quloglari juda

pastda joylashgan, barmog-

lari changak holda bo‘ladi

20-rasm. Edvars sindromi (20-rasm). Bunday bolalar-

ning ovozi chigmaydi, ko‘z olmalari noto‘g ‘ri harakat giladi. Yurak

va ichki organlarida chalalik alomatlari bo‘ladi. Nerv sistemasi rivoj-

lanmaydi. Edvards sindromi - hayot uchun muhim organlarda bir

talay kamchiliklar bo‘lishi bilan ifodalanadi (bosh miya katta yarim

sharlari po‘stlog‘ining hujayralari o‘zgarib goladi, qgizil yadro miya-

cha hujayralari atrofiyaga uchraydi; yurak, o‘pka, buyraklarda nug-

sonlar bo‘ladi). Bunday chagaloglar ko‘pincha 6 oydan ko‘p ya-
shamaydi. Davosi simptomatikdir.

Trisomiya - D sindromi, Patau sindromi (13-xromosoma tri-
somiyasi).

Patau sindromi - D guruhi xromosomalaridan biriga taallugli
geteroploidiya ogibatida kelib chigadi. Bosh miyada bir talay kam-
chiliklar bo‘lishi (peshona bo‘laklari, miyacha uchinchi gorinchaning
rivojlanmay qolishi), yurak - tomirlar sistemasi, buyraklar va boshga
organlarda ko‘pgina yetishmovchiliklar bo‘lishi bilan namoyon
bo‘ladiki, bu bolaning barvaqt (3-4 oyligida) o‘lib ketishiga olib ke-
ladi. Patau sindromi ko ‘pincha qiz bolalarda topiladi. 4000 chaqgalog-
dan bittasida uchraydi (21-rasm).

Bunday bolalar kichik vaznda, katta yoki haddan tashqgari kichik
bosh bilan tug‘iladilar. Yuz skeleti o‘smaydi: ko‘z kosasi kichkina,
lab va tanglay tutashmasdan ajralib turadi. Burun asosidagi suyaklar
yo‘q bo‘lganligi uchun puchuq tug‘iladi.
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21-rasm. Patau sindromi

Qo‘], oyoq panja formasi o‘zgargan boladi. Ularda ko‘pincha poli-
daktiliya kuzatiladi. Trisomiya- D sindromi Patau tomonidan 1966-yilda
ta’riflangan. Bu sindrom 13 juft autosomaning trisomiyasi boiib,

yirik-yirik A, B va C guruh xro-
mosomalarining  trisomiyalari
ham kuzatiladi. Bunday trisomi-
yalar  hamisha o‘limga olib
boradi.

Mushuk  miyovlashi sin-
dromu Kasallikni  1960-yilda
Djekobs o‘rgangan. 1963-yilda
birinchi marta I.Leyenne to-
monidan asosiy belgilari tasvir-
lab berilgan (22-rasmga garang).

Hozirgi paytga kelib 300 dan

22-rasm. Mushuk miyovlashi sindromi  ortiq o0‘ziga xos sindromli bola-
lar aniglangan. Barcha bemorlarga sitologiya usulda 5-gomologik
xromosomalardan birining qisga yelkasini taxminan uchdan biriga
gisgargani ma’lum bo‘ldi. Bu kasallikka o‘g ‘il bolalarga nisbatan qiz
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chaqgaloglar ko‘proq chalinadi. Kasallik ko‘pincha chala tug‘ilish ho-
latlari bilan namoyon bo‘ladi: chagalogning boshi kichik, quloglari
past joylashgan, bo‘yni gisqa, qo‘l barmoglari to‘rttadan boiadi. Hi-
gildog muskullari anomaliyalari tufayli chagalogning ovozi mushuk
miyovlashini eslatadi.

Shuning uchun bu kasallik «Mushuk chingirig‘i yoki miyovlashi»
deyiladi. Kasallik go‘l, oyoq, tana mushaklari tonusining pasayishi bilan
xarakterlidir. Bu kasallikka chalingan bolalar o‘sishdan goladilar. Simp-
tomatik davo gilinadi. Kasallik B guruh autosomaning 4- yoki 5-xromo-
soma kichik yelkasining deletsiyasi (uzilishi) natijasida kelib chigadi.

Jinsiy xromosoma son anomaliyalari ichida keng targalgan
kasalliklarga: Klaynfelter va Shereshevskiy-Temer sindromlarini
olish mumkin.

Shereshevskiy-Terner sindromli bolalami chagaloglik davrida
bir gancha klinik belgilariga garab aniglash mumkin. Birinchi belgi
boiib tug‘ilgan chagaloglaming qo‘l va oyoqlaridagi limfa tugunlari
shishgan, bo‘yni kalta va bo‘yin yon tomonlari terisining ganotga
o0 ‘xshab tortilib golishi kuzatiladi. Ba’zan bunday belgilar chagaloq-
lik davrida kuzatilmay keyinchalik yuzaga chigadi (23-rasm).

Bu kasallikning belgilariga pakana bo‘ylilik, go‘l va oyoglaming
kalta bo‘lib o‘smay qolishi, bo‘yinning teri burmalari hisobiga ken-
gayib ketishini ko‘rish mumkin. Bunday qizlarda jinsiy organlar to‘la
rivojlanmaydi, ko ‘krak o ‘smaydi, hayz ko ‘rmaydi va tug‘maydi. Agar
bemor yaxshilab kuzatilsa undagi kichik o‘zgargan belgilami ham
kuzatish mumkin. Ko‘zning mongoloid kesimi yoki ptoz, epikant,

retrogeniya, quloglaming
| juda past joylashishi, kalta
bo‘yin va unda sochlaming
0 ‘sishi.
Ba’zan ichki organlar
rivojlanmasligi mumkin.

23-rasm. Sheresherskiy-Terner sindromi
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Ichki organ kasalliklaridan birinchi o‘rinda yurak poroklari va buyrak
anomaliyalarini ko‘rish mmnkin. 22% bolalarda ko‘rish o‘tkirligining
pasayishi, 52% larida eshitish organlarining kasalliklari kuzatiladi.
Ko‘pchilik kasallarda aqliy qobiliyat pasayadi va oligofreniyaning
turli ko‘rinishlarini kuzatish mumkin. Xarakteriga ko‘ra bunday qiz-
lar mehnatkash, lekin gizigishlari chegaralangan boiadi. Yoshlari kat-
talashgan sari atrofdagilarga o‘xshamasligini anglab nevrotik reaksi-
yalar sodir bo‘lib turadi. Shuning uchun bunday gizlami 0‘z vagtida
davolash zarur: esterogen, anabolik gormonlar, vitaminlar goMlaniladi,
bo‘ynidagi teri gavatlari plastik opcratsiya yo‘li bilan olinadi.

Klaynfelter sindromi Bu kasallik 1942-yilda Klaynfelter to-
monidan ta’riflangan. Bu bemorlarda X xromosomalar soni ortiq-
cha bo‘ladi, ya’ni 44 XXY. Ushbu kasallik bilan tug‘ilgan bolalar-
ning sog‘ bolalarga nisbati 1: 1000 boiib, bu nisbat katta yoshdagi
kishilarda ham saglanib goladi (23-rasm).

Erkak jinsda X va Y xromosomalaming bir necha tipdagi polisomi-
yalari: 47, XXY; 48, XXXY; 49, XXXXY; 47 XYY; 48 XYYY; 48
XXYY; 49 XXXYYY boiishi aniglangan. X xromosoma bo‘yicha poli-
somiyalardan eng keng targalgan varianti XXY - Klaynfelter sindromi,
bo‘lib, har 400-500 tug“ilgan o‘g ‘il bolalaming bittasida uchraydi.

Bola normal tug‘iladi, chagaloglik davrida kasallik belgilari bilinmaydi.
0 ‘spirinlik davrida bo‘yi tez
0‘sib, tana tuzilishi ozg‘in
va novcha, qo‘l va oyoglari
normaga nisbatan uzun bo‘-
ladi. Bunday o‘g ‘il bolalarda
ko‘krak bezi paydo bo‘la
boshlaydi (ginekomastiya).
So‘ng tashqi tanosil a’zolari-
ning rivojlanmasligi (evnu-
xoidizm - ko‘salik) sperma

24-rasnu Klaynfelter sindromi ishlab chigarishning buzilishi,
tanada ayol jinsiga monand tuklaming o“sishi va shu jinsga monand
semirish paydo bo‘ladi. Bunday erkaklar farzand ko ‘rmaydilar. Yoshi
ulg‘aygan sari semizlikka moyilligi ham ortib boradi.
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Ular ko‘pincha aglan zaif bo‘ladilar, ayrim psixik o°‘zgarishlar,
ya’ni shizofreniya kasalligiga o‘xshash belgilar kuzatiladi. Intellek-
tining rivojlanishiga qarab uchga bo‘lish mumkin:

1. Aqliy gobiliyatning normada bo‘lishi (normadagi intellekt).
2. Aqliy gobiliyat pasayishi (chegaralangan intellekt).
3. Aqliy gologlikning oligofreniya xili.
X xromosomalaming ortishi bu kasal-
likning klinik belgilarini kuchaytiradi.
Tetra va pentosomiya xillarida aqliy
gobiliyati jihatidan ancha qoloq bo‘lib
va oliy asab tizimining o‘zgarishi
shizofreniyaning og‘ir ko‘rinishigacha
yetib boradi.
Jinsiy xromatinni tekshirish nati-
jasida Barr tanachalari topiladi.
Davolashda gormonlardan foydala-
niladi, ginekomastiya xirurgiya yo‘li
25-rasm. X-trisomiya bilan davolanadi. X-trisomiya sindro-
mi Birinchi marta X-trisomiya sindromi 1959-yilda Patritsiya Dje-
kobs va bir gancha olimlar tomonidan ta’riflab berilgan (25-rasm).

Bu kasallik bemorlarning lunj shillig gavatidan surtma olish
natijasida o‘rganilgan bo‘lib, epiteliy hujayrasining yadrosida
ikkita jinsiy xromatin tanachasi borligi aniglangan (normada
bitta bo‘ladi). Bu sindrom qiz bolalarda ro‘y beradi. X-trisomi-
yali ayolni tashqgi ko‘rinishi jihatdan sog‘lom ayoldan farg qilish
juda giyin. Kasallikning fenotipik belgilari bir xil bo‘lmaydi. Bu
kasallikning klinik ko‘rinishlari ham turli-tumandir. Psixiatr, en-
dokrinolog va ginekolog shifokorlar tomonidan aniglanadi. Klinik
ko‘rinishli bemorlar bilan bir gatorda klinik belgilarsiz (tashqi
ko‘rinishi sog‘lom) kasallarni ham uchratish mumkin. Klinik 47,
XXX kariotipli kasallar normal jismoniy va agliy jihatdan normal
farzand ko‘ra olish gobiliyatiga ega bo‘lib, jinsiy rivojlanishda
kamchiliklari kuzatilmaydi.

Shu bilan bir qatorda X-trisomiyali bir gator ayollarda jinsiy rivoj-
lanishida ma’lum bir o‘zgarishlar uchrashi mumkin.
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Masalan: ertangi menopauza, dismenoreya va boshgalar. Agar
xromosomalar to‘plami 48 (XXXX) bo‘lsa, bunday ayollaming gav-
da tuzilishi yirik, intellekti saglangan holda emotsional holati gisman
pasaygan bo‘ladi. Bu ayollaming ko‘pchiligida shizofreniyaga cha-
linish holati ko‘prog bo‘ladi.

X-xromosomalar sonining ko‘payishi X-trisimiya sindromining
klinik (kasallik belgilarining) ko‘rinishini kuchaytiradi. Tetra va
pentasomiyali ayollar aqgliy jihatdan ancha goloq bo‘lib, ularda bola
ko‘rish xususiyati tamomila yo‘qolgan boiadi.

Kasallikning asosiy belgisi, aqgliy zaiflik va oliy nerv faoliyati-
ning buzilishidir. Bemorlaming bo‘yi kalta yoki haddan tashqari uzun
boiishi mumkin.

Y-xromosoma (Disomiya sindromi). Birinchi marta 1961-yilda
A.A.Sandberg bir gator olimlar bilan birgalikda disomiya sindromini
ta’riflab bergan va xromosomalar soni 47 ta (XYY) bo‘lishini aytib
bergan. Bunday kasallik bilan asosan o‘g ‘il bolalar tug‘iladi. Ularda
xromosomalar soni 47 ta bo‘lib, 1:840 ta bolada uchraydi. Ulami
normal erkaklardan ajratib bo‘lmaydi, 10% da aqliy va fiziologik to-
mondan o ‘zgarish kuzatilmaydi. Fagat bo‘yi 186-200 sm ga yetadi. Di-
somiya sindromli erkaklarda jinsiy va endokrin tomondan kamchilik-
lar uchraydi. Ularda agressivlik, jahldorlik kabi xususiyatlar kuzatilib,
30710% da yuz tuzilishining go‘pollashuvi, tishlar anomaliyalari va
goshlarining turtib chigqganligi kabi belgilar kuzatiladi. Ko‘pchiligida
esa aqgliy qologlik va oliy nerv faoliyatining buzilishlarini ko ‘rishimiz
mumKkin.

9.5. Monogen kasalliklar natijasida kelib chigadigan aqliy
goloqglik. Gen kasalliklari gen tuzilishining mutatsiyaga uchrashi
natijasida kelib chigadi. Agar odamlarda taxminan 100 000 ga yagin
gen bor deb taxmin qgilsak, shuncha miqdorda genlar ta’sirida hosil
bo‘ladigan irsiy kasalliklar sodir bo‘lishi mumkin. Hozirgi zamon
ma’lumotlariga ko‘ra bir genda kamida 500 nukleotid bo‘lib, ular bir
necha o‘n, yuz marta mutatsiyaga uchrashi mumkin. Mutatsiya har
ganday genda hosil bo‘lishi mumkin. Shuning uchun gen kasalliklari
irsiy patologiyalar ichida birinchi o‘rinda turadi.
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Gen kasalliklarining asosiy xususiyatlari nimada?

1. Gen kasalliklari odam rivojlanishining har xil davrlarida yuzaga
chigishi mumkin. Ayrimlari organizmning embrional davrida paydo
bo‘lsa (karlik, ko‘rlik, gemofiliya), boshqalari postembrional davrida
vujudga keladi, ko‘proq bolalik davrida (Fridreyx ataksiyasi, fenilke-
tonuriya). Juda kam hollarda esa 40 yoshlardan keyin (Gentington
xoreyasi) yoki qarilikda yuzaga chigadi (Podagra, Parkinson).

2. Ko‘pgina gen kasalliklarining rivojlanishi va kelib chigishiga
tashgi muhit omillari go‘zg‘atuvchi bo‘lib ta’sir giladi. Bunda bir gen
emas balki bir necha genning o‘zgarishi tufayli yuzaga chigadi va
poligen kasalliklar (multifaktorial, ya’ni ko‘p omilli) deb nomlanadi.
Ushbu kasalliklaming ko‘p gismi nerv sistemasining buzilishi bilan
rivojlanib boradi.

3. Monogen kasalliklar (monofaktorial, ya’ni bir omilli) bitta
genning o ‘zgarishi tufayli kelib chigadi va G.Mendel qonunlari aso-
sida irsiylanadi. Boshqga guruh kasalliklariga nisbatan monogen kasal-
liklar yaxshi o‘rganilgandir.

4. Gen kasalliklari hosil bo‘lishiga garab gen, molekula, hujayra,
organ va organizm darajasida bo‘ladi. Gen kasalliklarini ham alohida
yagona klassifikatsiyasi yo‘qdir. Ular mutagen omillami ta’siriga qa-
rab aniglanadi. Qaysi bir moddalar almashinuvi buzilganligiga garab
bir necha guruhdagi gen kasalliklari farq gilinadi. Uglevodlar alma-
shinuvi, aminokislotalar, lipidlar, sirkulyatsiyadagi ogsillar buzilishi-
dan kelib chigadigan (gemoglobinopatiya, ogsillar strukturasining
buzilishi va boshga) irsiy kasalliklar.

Ushbu kasalliklaming ko“‘pchiligida aqliy qologlik 7-10% gacha
bo‘ladi. Bu bilan birga juda ko‘p somatik o‘zgarishlami ko‘ramiz.
Masalan: ko‘z gavharining xiralashishi, teri o‘zgarishlari, tomirlar
0 ‘zgarishi yoki tromboz, jigar kasalliklari, 0‘ziga xos yuz tuzilishlari
va tana o‘zgarishlarini kuzatish mumkin. Nevrologik o‘zgarishlarga:
nerv-mushaklaming o‘ta qo‘zg‘aluvchan bo‘lib golishini (spazmlar),
talvasaga moyillik va tetaniya holatlarini olsak boiadi. Aynigsa bo-
lalarda rivojlanishdan orgada qolish holatlari injiglik, agressivlik, hara-
katning buzilishi bilan kechadi. Kasallik retsessiv tipda irsiylanganligi
sababli geterozigotali organizmlarda bunday o ‘zgarishlar kuzatilmay-
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di. Kasallik bilan tug‘ilgan bolalami davolash chagaloglik davridan
boshlansa yaxshi natija beradi. Buning uchun bolalar qoni bioximi-
yaviy tekshiriladi va skrining usulida (irsiy kasalliklami erta aniglash
maqsadida olib boriladigan profilaktika usuli) tashxis gqo‘yiladi.

Aminokislotalar almashinuvining buzilishi - irsiy kasalliklar ora-
sida (irsiy aminoatsidopatiya) eng katta guruhni tashkil giladi, lekin
tarqgalishi bo‘yicha juda kam uchraydi. Nasldan naslga berilishi auto-
som-retsessiv yoki jinsga bog‘liq retsessiv tipda boiadi. Kasallikning
rivojlanishi aminokislotalar katobolizmi yoki anobolizmiga javob
beruvchi u yoki bu fermentning yetishmovchiligi tufayli yuzaga ke-
ladi. Ular ichida ko‘p uchraydigan xili fenilketonuriya, albinizm va
alkoptonuriyadir.

Uglevodlar almashinuvining buzilishi bilan yuzaga chigadigan
kasalliklar xilma-xildir. Organizmdagi mono-, di va polisaxaridlami
parchalovchi fermentning sintezida gatnashuvchi genning mutatsiya-
si natijasida galaktozemiya, fruktozemiya, pentozuriya, gand kasal-
ligi va boshga kasalliklar yuzaga chigadi. Glikogenning to‘planib
golishidan glikogenez va uglevodlar - aminining to‘planishidan esa
mukopolisaxaridoz kasalliklari paydo bo‘ladi.

Lipidlar almashinuvining buzilishi. Organizmda fosfolipid va
glikolipidlaming parchalanishi fermentlar ishtirokida boradi. Fer-
mentlar sintezini esa maxsus genlar boshqarib turadi. Bu genlar mu-
tatsiyaga uchraganda fermentlar hosil bo‘Imaydi va organizmda lipid-
lar to‘planib qoladi. Organizmda lipidlaming to‘planishi esa ko ‘pgina
kasalliklaming paydo bo‘lishiga olib keladi.

Masalan: gangliozidoz, sfigomielinoz, glyukotserebrozidoz. Li-
pidlar almashinuvi buzilishidan asosan leykodistrofiya kasalliklari
kelib chigadi. Misol sifatida eng ko‘p uchraydigan ayrim kasalliklar-
ning tavsifnomasini berish mumkin.

Fenilketonuriya. Bu kasallikni birinchi marta norvegiyalik vrach
F.Fyoling 1934-yilda aniglagan. Shuning uchun ko‘pincha Fyoling
kasalligi deb ham nomlanadi. Fyoling rivojlanishda orgada qolgan
ikki bolaning (sibslaming) siydigini biokimyoviy usulda tekshirib,
bolaning siydigida «sichgon hidiga» o ‘xshash hid borligini aniglagan.
U bolalar siydigiga 5% li temir (I11) xlorid eritmasi va uksus kislota-
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sini go‘shganda siydik rangi yashil rangga bo‘yalgan. Sog‘lom odamda
bu modda uchramaydi. Hozirgi kunda bu irsiy kasallik ekanligi anig-
langan. Irsiy kamchilik ovqgat bilan kiruvchi fenilalaninni tirozinga
katalizlovchi fenilalanin gidroksilaza fermenti jigarda yetishmovchi-
ligi natijasida yuzaga kelishi ma’lum bo‘ldi. Bemor gonida ortigcha
fenilalanin to‘planib o ‘sib kclayotgan bolaning miyasiga ta’sir qgilishi
aniglangan.

Bola tug‘ilgandan keyingi birinchi oylarda ko‘pincha kasal-
lik belgilari ko‘rinmasligi mumkin, bola vazn jihatdan ham yaxshi
rivojlanadi. Shunisi gizigki, 90% bolalar og sarig sochli, og badan
va havorang ko‘zli bo‘ladilar (uchrash chastotasi ko‘pchilik yevro-
poid irqlarga mansub). Ba’zi chagaloglar tug‘ilgan kunidan boshlab
bo*shashgan, uyquchan, zaif bo‘ladilar, o‘yinchoqglarga e’tibor ber-
maydilar, tovushlarga gayrilib garamaydilar.

Kasallikning boshlang‘ich belgisi qusishdan iborat. Bolaning
2,5 yoshdan boshlab boshgalarga nisbatan o‘sishining to‘xtashi
ravshanroqg bilinadi, bola tuyg‘usi (cmotsiya) pasayadi. Ular hech
narsa bilan qizigmaydilar, diggatlari susayadi, ota-ona va boshga bo-
lalarga intilmaydilar, jismoniy rivojlanishlari ham pasayadi. Kasai
bolalarning o ‘tira olishi yoki turishi, yura boshlashi tengdoshlariga
garaganda ancha kechikadi. Bunday bolalarda tish chigishi 11-12
oylargacha kechikadi.

Fenilketonuriya bilan kasallangan bolalarda muskul tonuslari oshib
ketishi sababli, gavda tuzilishi buziladi: ulaming qo‘llari bukilib, oyoqg-
lari egilib goladi. Bemoming yurishi giyinlashadi, mayda-mayda ga-
dam tashlab, tez-tez qoqilib yuradilar. Bunday hoi ustiga yana tutganoq
kasalligi go‘shiladi. Agar davosi 0‘z vaqtida gilinmasa (92-96%) agliy
gologlikning og‘ir ko‘rinishi (idiotizm, imbesillik) kelib chigadi. 3-4%
larida intellekt pasayishining yengil ko‘rinishi uchraydi.

Kasallik nasldan-naslga autosom-retsessiv tipda o ‘tadi. Davolash
yaxshi natija beradi. Hozirda bu kasallikni aniglashda mikrobi-
ologik Gatri test usuli qo‘llaniladi. Bunda bemor bolaning qoni {3
fenilalaninning ingibitori qo‘shilgan muhitga solinadi va undagi
bakteriyalaming o‘sishiga qarab kasallik aniglanadi. Bemor doimiy
biokimyoviy tekshiruv nazoratida bo‘ladi. Davosi: dietoterapiya. Fe-
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nilalanin miqdori kamaytirilgan uglevod, mineral tuz, vitaminlarga
boy dieta buyuriladi. Ogsili bor bo‘lgan mahsulotlar berilmaydi.

Galaktozemiya. Bu kasallikda uglevodlar almashinuvi buziladi.
Bu kasallik jigar faoliyatining izdan chigishiga, to‘gimalarda (qonda
ham) galaktoza to‘planib qolishiga bog°‘lig. Davo gilinmasa, jigar ser-
rozi boshlanadi, hayot uchun muhim bo‘lgan boshga organlar ham
patologik jarayonga qo‘shiladi. Pirovard natijada kasallik ogibatida
bemoming esi past bo‘lib golib, barvaqt oiib ketadi.

Yangi tug‘ilgan chagaloq sut ema boshlashi bilanog badani
sarg‘ayib, qayt gila boshlaydi, dispeptik o‘zgarishlar paydo bo‘ladi,
tanasining massasi kamayib boradi. Kasallik barvagt aniglanganida 3
yashargacha boigan bolalar sutsiz ovgatga o ‘tkaziladi, ya’ni ulaming
ovqgatidan galaktozali masalliglar chigarib tashlanadi. Bunday bola-
lar odatdagicha o‘sib boradi va ular psixikasida o°‘zgarishlar kuzatil-
maydi. Shu kasallikka olib keladigan gen tashuvchanlik, ya’ni getero-
zigotalar soni o ‘rta hisobda 1:70000 ni tashkil etadi. Kasallik ko‘proq
shu kasallik bilan kasallangan oilalarda uchraydi. Tug‘ilgan bolalar
fenotipik sog‘lom hisoblansa ham kasallikni tashuvchi hisoblanadilar
va sut mahsulotlarini iste’mol gila olmaydilar.

Kasallik birinchi marta 1908-yilda Reuss tomonidan ta’riflangan.
1917-yilda Gyoppert bitta oilada shu kasallik bilan kasallangan to ‘rtta
bola borligi hagida ma’lumot bergan. Galaktozemiya kasalligi Mas-
son va Turner tomonidan to‘lig ta’riflab berilgan.

Davosi: kasal bolalar ovgatidan galaktoza va laktoza uglevod-
lari bor sut va sutli mahsulotlar chigarib tashlanadi. 0 ‘miga tuxum,
margarin, guruch uni, go‘sht, baliq va sabzavotlardan tayyorlangan
bo‘tqalar va gaynatmalar buyuriladi.

Mukopolisaxaridozlar. Bu kasalliklar mukopolisaxaridozlar al-
mashinuvining buzilishidan kelib chigadi. To‘gimalarda o°‘zgarish
bo‘lib suyak sistemasiga, nerv sistemasiga, ko‘zga ta’sir giladi. Mu-
kopolisaxaridlar hujayralardagi lizasomalarda ko‘plab to‘planadi.
Chunki lizasomada ulami parchalovchi fermentlar bo‘Imaydi. Mu-
kopolisaxaridoz kasalligi bilan og‘riganlarda skelet, kalla suyagi,
yuz, ko‘z va ichki organlar tuzilishi o‘zgaradi va aqliy zaiflik kuzati-
ladi. Mukopolisaxaridlar taloq, tog‘ay, suyak ko‘migi va qo‘shimcha
to‘gimalarda to‘planib, qon va siydikka ajralib chigadi. Bu kasallik
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bilan og‘rigan bolalar uzog‘i bilan 12 yoshgacha yashashi mumkin.
Bu kasallik bilan og‘rigan bolalar Parijdagi Nort-Dam ibodatxonasini
bezash uchun ishlangan gargoidlar, ya’ni mayib-majruh maxluglarga
0‘xshab ketadi. Hozirgi kunda mukopolisaxaridoz kasalligining 9
xili mavjud bo‘lib, barchasi ham bir xil fenotipik ko‘rinishini yuzaga
chigaradi. Mukopolisaxaridozlaming barcha turi autosomadagi ret-
sessiv gen orgali irsiyatga o ‘tadi.

1-tip Gurler sindromi deyilib, 1919-yilda G.Gurler tomonidan
ta’riflangan.

26-rasm. Gurler sindromi (Mukopolisaxaridoz | tip) a- qopol
yuz tuzilishli, b - umurtga kifozi, d - makro va skafotsefaliya.

Yangi tug‘ilgan chagaloglar hech ganday tashqi belgilarsiz bo‘lib
(fagat tana vazni ko‘prog bo‘ladi), 2 oyligidan boshlab tanasi, yuz
tuzilishi o‘zgarib boradi. Bolalarda past bo‘ylilik, kalla, go‘l va
umurtgalarda o‘zgarishlar kuzatiladi. Og‘zi ochig holda bo‘ladi.
Asosan bunday kasalga chalinganlar 10-12 yoshgacha yashaydi. a -
gialuronidaza fermenti yetishmasligi va mukopolisaxaridlami kato-
bolizmining buzilishi natijasida kelib chigadi (26-rasm). Kasai bolalar
goni tekshirilganda gondagi limfotsit hujayralaming markazida gora
dog* borligi kuzatiladi. Chunki mukopolisaxaridlar to‘gimalarda, hu-
jayralarda, periferik nerv tugunlarida (gangliya), taloqda va boshga
organlarda to ‘planadi.
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2-tip Gunter sindromi deyilib (ayrim adabiyotlarda Xanter sin-
dromi deb ataladi), 1917-yilda S.Gunter tomonidan ta’riflangan. Bu
kasallik bilan tug‘ilgan bolalarda 1-2 yoshgacha hech ganday klinik
belgilar kuzatilmaydi. Bu 2-tip kasalligi mukopolisaxaridoz kasal-
ligining boshga tiplariga nisbatan biroz yengil formada kechadi.
Fagat ayrim hollarda tashqi nafas olish organlari riniti yoki makro
va skafotsifaliya, kindik churralari kuzatiladi. 2 yoshdan oshganda
bo‘y o‘sishi sekinlashib, tana terisi qalinlashib, kalta bo‘yin va
tishlar chigishi kamayadi. Bu tipdagi kasallaming 60 yoshgacha
yashaganliklari hisobga olingan. Lekin ko‘pincha ular 20 yosh-
larida yurak-gon tomir yetishmovchiligidan nobud bo‘ladilar (27-
rasm «a»). X-xromosomada joylashgan retsessiv gen mutatsiyasi
natijasida kelib chigadi.

a b d
27-rasm. a) Gunter (Xanter) sindromi (mukopolisaxaridoz I tip),
b) Sanfilipo sindromi (Mukopolisaxaridoz 111 tip), d) Markio va

Braylsford sindromi (Mukopolisaxaridoz 1V tip)-

3-tip Sanfilipo sindromi deyilib (27-rasm «b»), 1963-yilda
S.Sanfilipo tomonidan ta’riflangan. Bu tipdagi kasallik boshqgalariga
nisbatan ancha yengil klinik ko‘rinishga ega bo‘lib, bolalar 2-3, ba’zan
maktab yoshigacha o‘sishlari normada bo‘ladi. Keyinchalik bolalar
psixikasida o‘zgarishlar sodir bo‘ladi, uyqusi buziladi, jahldorlik
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rivojlanadi, o‘ylash qobiliyati qunti pasayadi va nutgi o‘zgaradi. Kar-
lik va ko‘z gavharining xiralashuvi kuzatiladi. Ichki organlarda ham
o‘zgarishlar sodir bo‘lib, jigar, talog kattalashadi, bosh miya faoliyati
buziladi. Ular 20-30 yoshlargacha yashaydi.

4-tip Morkio sindromi, Braylsford sindromi deyilib, 1929-yilda
L.Morkio va A.Braylsford tomonidan ta’riflangan. Asosan bunday
kasallikka chalingan bolalaming 2 yoshdan boshlab bo‘y o‘sishi
sekinlashib, suyak deformatsiyalari (ko‘krak umurtqada bukurlik
hosil bo‘ladi) sodir bo‘ladi (kifoskolioz), go‘l-oyoglar kaltalashishi,
bo‘yinning gisqarishi, aglda o‘zgarish kuzatilmaydi. Yuz tuzilishi ham
o°‘zgaradi. {3-galaktozidazalarning yetishmasligidan hosil bo‘ladi. Au-
tosom-retsessiv tipda irsiylanadi (27-rasm «d»).

Gangliozidoz. Kasallik 1964-yildaNorman tomonidan ta’riflangan
bo‘lib, 4 ta tipi mavjud.

Birinchi tipi Norman-Landiga kasalligi deyilib, mukopolisa-
xaridozga o‘xshab ketadi. Bu kasallikda gangliozidlar almashinu-
vini boshgaruvchi geksozaleinidaza fermenti juda kamayib ketadi.
Gangliozidlaming ko‘pchilik gismi bosh miyada, jigarda, talogda,
ko‘zning to‘r pardasida to‘planib, agli zaiflik, go‘l va oyoqlar hara-
katining susayishiga va ko‘rish gobiliyatining buzilishiga olib kela-
di. Ko‘pineha tashqi belgilari bilan Gurler sindromiga ham o‘xshab
ketadi. Kasallik autosomali retscssiv belgi bo‘lib 1:250000 nisbatda
uchraydi. Bu kasallikka duchor bo‘lganlar 2—4 yoshligidayoq vafot
etib ketadi.

Ikkinchi tipi Tay-Saks sindromi yoki amavrotik idiotiya deb ata-
ladi. Ko‘pincha yahudiylar orasida uchraydi. Kasallik 4-5 oyligidan
boshlanib ko‘rish gobiliyati pasayishi natijasida ko‘r bo‘lib goladilar,
intellekt idiotiyagacha pasayadi va kasallikning doimiy belgilaridan
biri, kasallaming ovozga juda kuchli ta’sirlanishidir. Bunday kasal-
lar to‘satdan chiggan ovozga qo‘llarini ko‘tarib, oyoqglarini yozish va
yig‘ib olish kabi harakatlar bilan javob beradilar va 1,5-2 yoshlarida
0 ‘lib ketadilar.

Gangliozidoz 1l tipi 1974-yilda Miller tomonidan ta’riflangan.
5 oygacha bolalar normal rivojlanadilar, keyinchalik esa, muskul-
lar tonusi pasayib, tomirlar tortisha boshlaydi. 2 yoshga yetganda
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muskullar tonusi o‘zgarib tomir tortishishi kamayadi. Ko‘pincha bu
kasallikka chalingan bolalar 2-3 yoshlarida gapirib yura boshlaydilar.
Kasallikning genetik tomonlari yaxshi o‘rganilmagan.

Gangliozidoz 1V tipi 1974-yilda Lauden tomonidan o‘rganilib
ta’riflangan. Rengenologik tekshirishlar natijasida miya suyaklari-
ning galinlashishi, naysimon suyaklaming osteoporozi va umurtga
suyaklarining yassilashuvi kuzatiladi. 4-5 yoshga to‘lgan kasal bola
yurishga giynaladi, bir-ikki yil ichida tayanch harakat sistemasida,
nutgida va intellektida o‘zgarishlar sodir bo‘ladi.

Martin-Bel sindromi. Bu sindrom X-xromosomaga birikkan ret-
sessiv  kasallik hisoblanib, asosan
o‘g‘il bolalarda uchraydi (28-rasm).
Bu kasallikni tashuvchilar ayollar-
dir. Kasallikning kelib chigishi X-
xromosomaning uzun Yyelkasidagi
nukleotid uchligini (sitozin-guanin-
guanin) bir necha marotaba takror-
lanishidadir. Bunday bolalar feno-
tipik tomondan kuzatilganda: kal-
laning uzunlashganligi (dolixotse-
faliya), quloglaming kattaligi, pe-
shonasining chigganligi, bumi va
lablarining galinligi, daxanining kat-
taligi bilan ajralib turadi. Ba’zi hol-
larda qo‘l va oyoq panjalarining
uzunlashganligi, ginekomastiya va
semirishni ko‘rish mumkin.

28-rasm. Martin-Bel sindromi

Ushbu kasallikning hamma ko ‘rinishlarida nerv sistcmaning buzi-
lishi (muskul gipotoniyasi, gidrotsefaliya) va agliy qologlik kuzati-
ladi. Nutgida klattering-sindrom, ya’ni tez, tushunarsiz, ritmsiz gapi-
rish, urg‘ulami noto‘g‘ri go‘yish holatlari kuzatiladi.

Ayrim bolalarda shizofreniya yoki autizmga xos belgilar bo‘ladi.
Shuning uchun bu holatlami psixo-pedagogik tarbiya olib borish
davrida hisobga olish lozim.
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Bunday bolalaming hayotga moslanishi juda giyin. 0 ‘gitish va
tarbiya ishlari doimiy ravishda, uzoq yillar davomida olib borilishi
lozim.

Neyrofibromatoz- Neyrofibromatozning 7 xil ko‘rinishi bodlib, ular-
dan NF (periferik neyrofi-
bromatoz) asosiy o‘rinni
egallaydigan monogen Kka-
sallikdir. Hozirda bu kasal-
likning klinik ko‘rinishi va
genetikasi yaxshi o‘rganil-
gan bo‘lib 17-xromosoma-
ning genlarida 100 ga yaqin
mutatsiyalar borligi aniglan-
gan (translokatsiyalar, de-
leksiya, nuqgtali mutatsiya-
lar). Bu mutatsiyalar nati-
jasida terida turli xil katta-
likda oeh jigarrang rangda
dog‘lar paydo boiadi (29-
rasm).

29-rasnu Neyrofibromatoz.

Bu dog‘lar asosan terining ko‘rinmaydigan gismlarida - ko ‘krak,
orga va qorinda boiib, kattaligi 0,5 sm dan 1,5 sm gacha yetishi
mumkin. Agar bolalarda shunday dog‘lar 5-6 tadan ko‘prog bo‘lsa,
demak NF, bor deb tashxis qo‘yilsa bo‘ladi. Bunday bolalaming nerv
sistemasi ham ushbu dog‘laming ko‘p yoki kamligiga garab turli-
eha boiadi. Chunki bu dog‘lar nerv sistemasini ustida yoki yaqginida
joylashishiga garab ulaming intellekti, o‘ylash qobiliyati, xotirasi
ham o‘zgaradi.

Kattalarda esa bu dog‘lar mayda o‘smalar (neyrofibromalar)
hosil giladi. Bemorning yoshi kattalashgan sari o‘smalar ko ‘payib
yuz, og‘izning shillig gavatlari, tilda ham paydo bo‘ladi. Ayrim
kasallarda ularning soni 10 000 ga ham yetishi mumkin. Ba’zi
kasallarda bu o‘smalar o‘zaro qo‘shilib ketib xavfli o*‘smalarni
ham hosil giladi.
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Neyrofibromatoz kuzatilgan hamma kasallarning umurtga
pog‘onasida giyshayish (kifoz, skalioz) kuzatiladi. Bo‘yi baland
bo‘ladi. Yuz suyagining anomaliyalari kuzatiladi. 30% ga yagin kasal-
larda esa 0‘gishga bo‘lgan gobiliyat pasayishi aniglangan.

Davosi: o‘smalar xirurgik yo‘l bilan davolanadi va simptoma-
tik terapiya buyuriladi. Kasallik autosom-dominant tipda turli xil
ekspressivlik bilan kechadi. Birinchi marta 1882-yilda Rekling-
xauzen tomonidan tavsiflangan. Populyatsiyada 1:2000 uchraydi.
Avyollarga nisbatan erkaklar ko ‘plab kasallanadi.

9.6. Multifaktorial kasalliklar natijasida kelib chigadigan
aqliy gologlik (MFK). Bu eng ko‘p targalgan kasalliklar guruhidir,
ular odam kasalliklarining 93% ga yaqinini tashkil etadi. Ular ham
juda keng klinik polimorfizm bilan xarakterlanadi, MFK rivojlanishi-
da ham genetik, ham muhit omillari rol o ‘ynaydi (shuning uchun ham
ular multifaktorial) ko‘p omilli kasalliklar deb ataladi. Bunda mutant
genlar va muhit ta’siri gqo‘shilib bir necha xromosoma lokuslarida
mutatsiyalar sodir bo‘ladi. Ular poligen kasalliklari deb ham atala-
di. Mutant genlaming samarasi hamma vaqgt ham namoyon boimay
fagat muhit sharoitlari ta’siridagina fenotipik yuzaga chigganligi
uchun irsiyatga moyilligi bor kasalliklar deb ham ataladi. MFKlar-
ning patogenezini sxemada quyidagicha ifodalash mumkin:

Normal genlar ma’lum muhit
A+B+C+D+E....... (0] - omillari = normal fenotip
Genotip mutant genlar ma’lum mubhit
atb+ctd+e...... 0 omillari = multifaktorial kasallik

Kasallikka irsiy moyillik fagat go‘zg‘atuvchi muhit omillari
ta’siridagina yuzaga chigishi mumkin. Muhitning odatdagi omil-
lari qo‘zg‘atuvchi omil bo‘lishi mumkin. Masalan: go‘shtli ovgat
va vino podagraga irsiy moyilligi bo‘lgan shaxslarda qo‘zg‘atuvchi
omil bo‘lishi, moyilligi bo‘lmagan shaxslarda esa bo‘g‘imlaming
og‘rig‘ini go‘zg‘atmasligi mumkin. Shuning uchun MFKlar yuzaga
chiqishi aniq belgilangan xromosoma va monogcn kasalliklardan farq
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giladi. MFKlarda reaksiya normasi o‘zgargan bo‘ladi, poligen mutant
sistcma muhit omillariga bog‘liq ravishda penetratsiyalanadi. G e -
nom, xromosoma va gen kasalliklarida populyatsiyada sog‘lom yoki
kasal shaxslar aniq ajralib turadi. MFKlarda esa tamomila boshgacha
holat kuzatiladi: patologik fenotip hamma irsiyati buzilgan shaxs-
larda namoyon bo‘lavermaydi, balki mutant genlar va muhit omil-
larining yig‘ma samarasi ma’lum «chegaradan» o‘tsagina namoyon
bo‘ladi. Boshgacha aytganda MFKIlarda patologik genotip bo‘lishiga
garamasdan fenotipik jihatdan sog‘lom bo‘lib golishi mumkin.

Agar biz yuqorida tasvirlangan sxemadan ma’lum muhit omil-
larini olib tashlasak MFK yuzaga chigmaydi. Agar irsiy moyilligi
bo‘lgan bemor o°zining ovqatlanish ratsionidan (go‘shtli ovqatlar),
jumladan kabob va vinoni chiqgarib tashlasa podagra xuruji kuzatil-
maydi. Shuning uchun ham MFKning profilaktikasini oson amal-
ga oshirish mumkin. Bunday kasalliklar guruhiga yurak ishemiyasi
kasalligi, stenokardiya, gipertoniya, oshgozon va o‘n ikki barmoqli
ichak yarasi, siydik-tosh kasalligi, psoriaz, shizofreniya, ateroskleroz,
glaukoma, gandli diabet, bronxial astma va boshqa juda ko‘p kasal-
liklar kiradi. MFK uchun quyidagi xususiyatlar xatakterlidir:

1 Populyatsiyada yuqori chastotada uchraydi (1 %).

2. Monozigot egizaklarda konkordantlik nisbatan past darajada
bo‘ladi.

Irsiylanish G.Mendel gonuniyatlariga to‘g‘ri kelmaydi.

4. Populyatsiyada (oilada ham) kasallikning kechishi yengil,
o‘rta va og‘ir bo‘lgan kasalliklardan tashqari irsiy moyilligini
fagat maxsus usullar bilangina aniglash mumkin bo‘lgan indi-
vidlar uchraydi.

5. Oilada avlodlar kichrayib borishi bilan patologik simptomlar
ham tobora og‘irlashib boradi.

6. Kasallikning ko‘rinishi garindoshlarda o ‘xshash bo‘ladi.

7. Proband garindoshlar uchun xatar darajasi populyatsion chas-
totaga oilada kasallar soni va kasallik og“irligiga proporsional
bog‘lig bo‘ladi.

MFK bo‘lgan oilalarda shajara uchun ma’lumotlar yig‘ish va uni

tahlil gilishda yashirin formalami aniqlashga katta ahamiyat berish

w
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zarur. Bunday holatlarda shajarani kasallikka garab emas, balki asosiy
klinik simptomga garab tuzishga ko‘proq ahamiyat berilmoqda.

MFKni chuqur o‘rganish irsiy moyilligi bo‘lgan kasalliklaming
genetik va Klinik polimorfizm muammolarini hal gilish katta ahami-
yatga ega.

Bitta kasallikning yuvenil va yetuk yoshda kuzatiladigan shakllari
har xil, irsiy moyillikka ega bo‘lishi mumkin. Masalan: yetuk yosh-
dagi gandli diabetning rivojlanishida yuvenil yoshdagi gandii dia-
betga nisbatan genetik omillar ko‘proq rol o‘ynaydi. Bunga eng ko‘p
uchraydigan Epilepsiya va shizofreniya kasalliklarini misol gilib olsa
bo‘ladi.

9.7. Eshitish gobiliyatining buzilishlari. Organizmning tovush
to‘lginlarini gabul qgilish qobiliyatiga eshitish deb ataladi. Eshitish
orgali odamlar atrof-muhit bilan o‘zaro aloga bogiaydilar. Kishi
eshitmay qolganda dunyoni idrok qilishi ancha torayadi. Tovush
to‘lginlarini ichki qulogda joylashgan sezuvchan nerv hujayralari ga-
bul giladi. Tovush to‘lginlaridan olingan ta’sir eshituv nervi orqali
bosh miya po‘stlog‘iga yetkazib beriladi va eshitish sodir boiadi.

Insonlarning eshitish xususiyati nutq bilan o‘zaro bog‘lig.
Yosh bola avvalo nutgni anglab, keyin gapirishga o‘rganadi; o‘zi
eshitayotgan so‘zlami jamlab, keyinehalik talaffuz etishga harakat
giladi. Eshitish gobiliyatining buzilishi nutq o ‘sishini kechiktirishi yoki
gunglikka olib kelishi mumkin. Bu o0z navbatida bolaning psixi-
kasi buzilishiga va shaxs sifatida yetilishiga katta ta’sir ko‘rsatadi
(ulaming ko‘pchiligini korreksiya usulida to‘g ‘rilash mumkin).

Bolalarda eshitish gobiliyatining buzilishlari bir necha xil boiadi:
irsiy, tug ‘ma yoki hayoti davomida orttirilgan. Statistik maiumotlarga
ko‘ra bolalarda eshitish qobiliyatining buzilishlari yildan yilga ortib
bormoqgda. Bunga sabab eshitish organlarining embrional rivojlanish
davrida tashqi va ichki ta’sirlar natijasida buzilishlari, irsiy omillar
(ayrim belgilaming monogen irsiylanishi, allelmas genlaming o‘zaro
ta’sirlari, genlaming rekombinatsiyasi, ota-onalaming yoshi va hokazo)
ning ta’siri va postembrional davridagi shikastlanishlardir. Eshitish
organlarining anomaliyalari, quloq suprasi, eshitish yoiining tor-
ligi yoki eshitish chig‘anoglaridagi buzilishlaming irsiy xususiyat-
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lari geniologik usul yordamida yaxshi o°‘rganilgan. Masalan: darvin
do‘ngalagi, buralgan qulog, qulog suprasining me’yoridan katta
bo‘lishi, mikrotin (qulog suprasining juda kichik bo‘lishi) va hokazo.
Bu anomaliyalar dominant yoki retsessiv holda, boshga irsiy kasal-
liklar bilan birgalikda yoki alohida rivojlanishi ham mumkin.

Masalan, darvincha do‘ngalak ko‘pincha o‘g‘il bolalarda monogen
holda rivojlanadigan irsiy belgi deb hisoblanadi. Quloqg suprasining
anomaliyalari esa shu belgini rivojlantiruvchi genning turlicha pe-
netrant xususiyati bilan bogiiq. Ba’zan quloq suprasining anomali-
yalari eshitish yo‘lining torayishi yoki umuman bekilib golishi bilan
birgalikda keladi va karlikka sabab bo‘ladi. Bunday karlik ko‘pincha
og‘ir irsiy kasalliklar bilan birga rivojlanadi. Masalan: Patau, Edvars,
Daun, Shereshevskiy-Temer sindromlari. Bu kasalliklarda eshitish
organlarining tuzilishi va nerv sistemasining buzilishlari eshitish go-
biliyatining buzilishiga sabab bo‘ladi.

Olimlarning aniglashieha eshitish gobiliyati 80% holda mono-
gen xususiyatga ega bo‘lib, retsessiv-autosom tipda irsiylanadi.
19% autosom-dominant tipda, 1% X-xromosomaga birikkan tipda
irsiylanadi.

Hozirda karlikni kelib chigish sabablarining irsiylanishiga qarab 8
guruhga bo‘lishadi:

1. Tashqgi qulog anomaliyalari natijasida. Bu guruhga kiruvchi
anomaliyaga mikrotiya, quloq suprasi va eshitish yo‘li atreziyasi sin-
dromini olsak bo‘ladi. Ushbu sindromda qulog suprasining turlicha
deformatsiyasi yoki quloq suprasining rivojlanmasligini ko ‘ramiz.
Ba’zan eshitish yo‘li atreziyasi (torayishi yoki bekilib golishi) kuzati-
ladi. Automom-retsesiv tipda irsiylanadi.

2. Ko'risk organlarining rivojlanishidagi anomaliyalar natijasida.
Bunga misol gilib Usher sindromi (tug‘ma neyrosensor karlik, pig-
mentatsiyaning o°‘zgarishi-retinit)ni olish mumkin. Ushbu kasal-
likning 2,5% Karlik bilan kechadi. Rivojlanishning 1-2 oylarida
qulog patologiyasi va vestibulyar apparatning buzilishlarini ko‘rish
mumkin, autosom-retsessiv tipda irsiylanadi.

3. Kalla suyagining rivojlanish va biriktiruvchi to‘gimalar ano-
maliyalari natijasida (30-rasm). Bunday karlikka asosan ikkita kasal-
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likni misol qilib keltirsa boMadi: Kruzon sindromi (kalla-yuz dizos-
tozi) va Trichera-Kollinza sindromi

(pastki jag‘ va yuz dizostozi). Ush-

bu kasallikning asosiy xususiyati

yuz va kalla suyaklarining defor-

matsiyasi (braxitsefaliya, oksitse-

faliya)dir. Bunda yana ko ‘z orbitala-

rining kichikligi, yuqorigi jag‘ning

gipoplaziyasi, gipertelorizm (Grcga

sindromi), kalla suyagining defor-

matsiyasi, burun usti suyagining

kengayishi va yuqorigi lablaming

kichrayishi, eshitish organlarining 30-rasm. Kruzon sindromi

ikki tomonlama atreziyasi, pastki qgovoqglarda kipriklaming
bo‘Imasligi, agliy gologlik bilan kechadigan kasallik. Autosom-domi-
nant tipda irsiylanadi.

4. Buyraklar patologiyasi natijasida. Bunga Alporta sindromini
misol qilib olsak bo‘ladi. Kasallik buyraklar funksiyalarining turli
buzilishlari natijasida kelib chigadi va 50% holda tug‘ma neyrosen-
sor karlik bilan kechadi.

5. Endokrin sistemasi patologiyalari natijasida. Bunga Pandreda
sindromini misol qilib olsa bo‘ladi. Uning ikkinchi nomi karlik bilan
kechadigan bo‘qoq deb nomlanadi. Bolaning 5-8 yoshligida diffuzi-
yali bo‘goq natijasida galgonsimon bezning kattalashishi, karlik, ves-
tibulyar funksiyaning buzilishi, gipoterioz kuzatiladi. Ayrim holat-
larda intellektning pasayishi ham kuzatiladi. Autosom dominant tipda
irsiylanadi.

6. Yurak-gon tomir kasalliklari natijasida. Volff-Girshom sin-
dromi. Bu kasallikda yurak gon-tomirlarda o°‘zgarishlar kuzatiladi,
tug‘ma paroklar rivojlanadi, 4-xromosoma (4r)ning kalta yelkasi
dcleksiyasi natijasida kelib chigadi. Mikrotsefaliya, quloglaming
kichkina bo“lishi va past joylashishi, displaziyalar kuzatiladi.

7. Nerv va muskul sistemasining kasalliklari natijasida.
Leykodistrofiyani misol qilib olsak bo‘ladi. Nerv sistemasi kasalligi
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deb ataladi va bosh miya to‘qimalarida og moddaning parchalanishi
natijasida kelib chigadi. Bosh miya-
ning hamma gismlari diffuzion zarar-
lanadi, natijada ichki va tashgi organ-
lar 0z xususiyatini yo‘qotadi.

8. Teri, soch va shillig gavatlar

kasalliklari natijasida.
Leopard sindromi yoki ko‘p tomon-
lama lentigo deb nomlangan kasal-
lik yuzaga keladi (31-rasm). Bunday
deb nomlanishiga asosiy sabab odam
terisida 1-5 mm li sepkillardan ko‘ra
to‘qroq dogiaming paydo bo‘lishidir.
Undan tashqgari bunday bolalarda
o‘sishdan orgada qolish, jinsiy or-
ganlar anomaliyalari, o°‘pka arteri-
yasining stenozlari, karlikning og‘ir

. w Ko ‘rinishlari kuzatiladi.
31-rasm. Leopard sindromi. ° shlari kuzatilad

Shuni ta’kidlash kerakki, karlikni keltirib chigaruvchi defekt ta-
biati ganday bo‘lishidan gat’i nazar (ekzogen va endogen), uni to‘lig
tuzatish yo‘llari o‘ylab topilmagan.

9.8. Ko‘rish organlarining kasalliklari. Yorug‘lik nurini
sezadigan organ bu ko‘zdir. Kishiga tashgi muhitdagi narsalar-
ning shakli, katta-kichikligi, rangi, bir-biriga nisbatan o‘rni va
oralig‘ini aniqlab, tegishli harakatlar gilishga imkon beradigan
fiziologik jarayon ko‘rish deb ataladi. Ko‘rish qobiliyatining
yo‘qolishi esa ko‘rlik, ko“zi ojizlik yoki so‘qgirlik deyiladi. Odam-
larda ko‘rlikning ikki xili uchraydi: yorugiikni gorong‘ilikdan
ajrata olmaydigan absolyut ko‘rlik va hali ko‘rish qobiliyati biroz
saglangan nisbiy ko‘rlik.

Ko‘rlik tug‘ma yoki orttirilgan bo‘ladi. Tug‘ma ko‘rlik irsiy
bo“lishi yoki homilaga turli zararli omillar ta’sir etishi natijasida ro‘y
berishi mumkin. Agar homilaga turli infeksion kasalliklar ta’sir etishi
natijasida ko ‘z soqqasi rivojlanmay, puch bo‘lib golsa uni fenokopiya
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(irsiyat natijasida kelib chigadigan ko‘rlikka o‘xshash) deb ataladi.
Irsiy ko‘rlikda biron-bir sindromlaming go‘shimcha patologiyalari
natijasida, ya’ni bosh miyaning ayrim bo‘laklari, ko‘ruv nervi, ko‘z
to‘r pardasi rivojlanishining buzilishlari ogibatida vujudga keladi.
Ko‘rlar uchun ochilgan maktab o‘quvchilarida olib borilgan oxir-
gi tekshirishlar natijasiga ko‘ra, o‘quvchilaming 80%da ko ‘rlikni
tug‘ma va irsiy xarakterdaligi aniglangan. Shundan eng ko‘pi auto-
som-retsessiv tipda irsiylanadi.

Koz kasalliklari:

1. Astigmatizm - ko‘z refraksiyasining buzilishi, ko‘z refraksiyasi
ko‘z shox pardasi gismlarining va ko‘z gavharining har xil darajada
nur sindirishiga bog‘lig. Yer sharining 40-45% odamlarida uchraydi.
Bu kasallik 1793-yilda Tomas Yungu tomonidan aniglangan. Irsiy va
nasldan-naslga o‘tadigan kasallik ekanligi o‘tgan asming 60-yillari-
da olimlar tomonidan ta’riflab berilgan. Bunda ko‘z yomon ko‘radi,
chunki tashgi muhitdan keladigan tasvir ko‘z to‘r pardasida o0°‘z aksini
topa olmaydi. Astigmatizm ko‘pincha ko‘z muguz pardasi va ko‘z
gavharining numi bir tekis sindirmasligidan kelib chigadi. Bunday
bemorlar ko‘zoynaksiz buyumlami turli tekislikda ko‘ra olmaydilar.
Lekin ko‘rish o‘tkirligini gisman ko‘zoynaklar yordamida to‘g ‘rilash
mumkin

2. Gemerolopiya - ko‘zning g‘ira-shirada ko‘rishi buziladi va
shabko‘rlik rivojlanadi. Bu gen ko‘z to‘r pardasining pigment degene-
ratsiyasiga uchrashi tufayli g“ira-shira kuchsiz yomg‘likda ko‘zning
ko‘rmay qolishiga olib keladi. Shabko‘rlik ko*pincha tug‘ma bo‘lib,
bolalik va o‘smirlik davrida asosan o‘g ‘il bolalarda kuzatiladi, aksari-
yat oilaviy-irsiy xususiyatga ega bo‘ladi.

3. Riger sindromi. Uning asosiy xarakterli belgisi ko‘z skle-
rasining ko‘kish boiishi, aniridiya (rangli pardaning bo‘lmasligi),
glaukoma, mikro- yoki megalokornea (rangli pardaning Kichik
yoki juda uzun bo‘lishi - 13 mm, 20 mm), katarakta, keratit,
g‘ilaylik. Ularning burun usti, ko‘z oralig‘i keng bo‘lishi, pastki
labning osilib turishi, qulog supasining o‘zgargan bo‘lishini kuza-
tish mumkin.
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4. Alstrema sindromi bolaning
bir yoshlaridan boshlanib 7 yoshla-
rida to‘liq ko‘rlikka olib keladi (32-
rasm).

Bu kasallikning boshlani-
shini  ko‘z to‘r pardasining
yallig‘lanishidan va bolaning yo-
rug‘likdan go‘rgishiga garab anig-
lasa boiadi. Bunday bolalarda ko‘z-
ning xiralashuvi karlik bilan birga
kechadi. Bolada semirish holatlari ku-
zatiladi. Keyinchalik insulinning o°‘z-
garishi natijasida gandli diabet, buy-

AW MW MN3NB raklar tuzilishining o‘zgarishi natija-

32-rasm. Alstrema sindromi sida nefro-
patiya (buyraklar yetishmovchiligi) kelib
chigadi.

5. Eng ko‘p uchraydigan klassik misol-
lardan biri - Lens sindromidir (33-rasm).
Ko“pincha bunday bolalarda bir tomonlama
mikroaftolmiya yoki anoftalmiya, barmog-
lar sindaktiliyasi, bosh barmoqgning ikki
hissa ortishi, mikrotsefaliya, quloglaming
pastjoylashish, yuzning uzunlashgan bo‘lishi,
tishlaming anomaliyalari kabi belgilar ku-
zatiladi. Bunday bolalar tanasini kuzatgan-

da asimmetrik ekanligi va yelkalarini 33-rasm. Lens sindromi
kichik bo‘lishini ko‘rish mumkin. Ularda ko‘pincha yurak poroklari
uchraydi.

Lens sindromi X-xromosomaga birikkan holda irsiylanadi. Ko‘rish
gobiliyati buzilishini yana bir gancha irsiy kasalliklarda kuzatish
mumkin: Usher, Alporta, Marfan, Kruzon va boshgalar.

9.9. Bolalar autizmi. Bola ruhiyatining rivojlanishi ruhiy funk-
siyalari va shaxsiyatining kamol topib, yetilib borishidan iborat mu-
rakkab jarayondir: bu irsiy biologik va ijtimoiy omillar (ta’lim-tarbiya,
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atrof-muhit)ga bog‘lig bo‘lib, shular ta’sirida o ‘tadi. Bolalikning har
bir davri o‘ziga xos anatomik-fiziologik va ruhiy xususiyatlar bilan
belgilanadi. Ayni vaqtda bolada yangidan-yangi sotsial ehtiyojlar va
atrofdagi muhitga nisbatan muayyan xildagi munosabatlar paydo
boia boshlaydi.

Bolalar autizmida bolani o‘rab turgan olamga va atrofidagi odam-
larga bo‘lgan munosabatida o‘zgarishlar kuzatiladi. Bolalarda autizm
birmuncha ko‘prog uchraydi (10 000 chagalogdan 20-25 ga yaqini).
Ushbu kasallik o‘g‘il bolalarda qiz bolalarga nisbatan 4-4,5 marta
ko‘progdir. Autizm belgilarini bolaning chagaloglik davridan sezsa
boiadi. Bola rivojlanishining birinchi oylarida onasiga va yaginlariga
nisbatan hosil boiadigan his-tuyg‘ular, emotsional holatlar sustligi
kuzatiladi. Yoshi kattalashgan sari atrofdagilar bilan mulogoti ka-
mayadi, bola «0‘z ichiga kirib ketadi» va uni o‘rab turgan olamga va
atrofidagi odamlarga boigan munosabati o‘zgaradi. Bola suhbatlarda
ishtirok etmaydi, savollarga javob bermaydi. Emotsional holati sust
boiadi. Ularda ruhiy tushkunlik, g‘amginlik yoki cho‘kkan kayfiyat,
jismoniy va ruhiy aktivlikning pasayishi kuzatiladi. Lekin tovushga,
yorugiikka va boshqa tashqi ta’sirlarga sezuvchanligi ortadi va besa-
bab xavotirlanish ustun turadi.

Bu kasallikning kelib chigishiga boshmiyaning rivojlanish davri-
dagi shikastlanishi deb garaladi. Ko‘pincha katta yarim sharlardagi
po‘stloq gismi bilan po‘stloq osti sohasidagi mediobazal gismlari
o‘rtasidagi bogianishlaming uzilishi, katta yarim sharlar orasidagi
0‘zaro bogianishlar, miyachadagi chuvalchangsimon o‘simtaning
ayrim sohalarini gipoplaziyasi sabab deb hisoblanadi. Bu kasal-
likning kelib chigish sabablari hali toiig o‘rganilgan emas. Ba’zan
psixogen faktorlar natijasi yoki ayrim og‘ir kasalliklar (serebral para-
lich, alaliya, ochiq rinolaliya, duduglanishning og‘ir ko‘rinishlari) sa-
bab qgilib ko‘rsatiladi. Oxirgi tekshirishlarga ko‘ra autizmning kelib
chigishi shartli ravishda irsiyatga ham bogiigligi aniglangan. Chunki
bolalar autizmi ko‘p hollarda xromosom va gen kasalliklar (fenilke-
tonuriya, tuberozniy skleroz, neyrofibromatoz va boshgalar) bilan
og‘rigan bemorlarda kuzatilmogda.
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9.10. Qo‘l-oyoglar tuzilishining patologiyasi. Anonixiya -
tirnoglarning rivojlanmay qolishi bilan xarakterlanadi, u ba’zan
go‘l va oyoq panjalarining anomaliyalari - bir-ikki yoki undan
ko‘ra ko‘prog barmoglarning bo‘lmasligi bilan birga davom etadi.
Ko‘pincha gipotireoz va qoshlarning bo‘Imasligi belgilari bilan

birikkan holda ham irsiylanadi. Dominant
va retsessiv tipda nasllanadi.
Braxidaktiliya - (kalta barmogli) bar-
mogqlar distal falangalarining rivojlanmay
golishiga alogadordir. Bu kasallik dast-
lab Amerikada topilgan. Istisno tariga-
sida odamning qo‘l va oyoglarida oltidan
to‘gqiztagacha barmogqlar bo‘lishi mumkin,
ya’'ni polidaktiliya. U negroid irqg Kishilari-
da yevropoidlardagiga garaganda deyarli 10
baravar ko‘p uchraydi (34-rasm). Bu kasal-
34-rasm. Braxidaktiliya lik ko‘p belgilari bilan Marfan sindromiga
garama-garshi boiib, bemorlami past bo‘yliligi, bosh suyagini bra-
xitsefaliyasi, tana, go‘l-oyoqlarning kalta boiishi bilan xarakterlanadi.
Tish va yurak anomaliyalari kuzatiladi. Kasallik Marchezani tomoni-
dan 1939-yilda ta’riflangan. Dominant va retsessiv tipda irsiylanadi.

Sindaktiliya - panjalar normal bo‘lib ikkita yoki undan ko‘ra
ko‘prog barmoglar yumshoq yoki suyak to‘gimalarining qo‘shilib
ketishidir (35-rasm). Besh xil
tipi uchraydi:

a) birinchi tipi (zigodak-
tiliya) - 3 va 4-barmoglaming
qo‘shilishi, 2-3 oyoq barmog-
lari orasida pardalaming boii-
shi yoki butunlay qo‘shilgan
boiishi bilan xarakterlanadi; 35-rasm. Sindaktiliya.

b) ikkinchi tip (sinpolidaktiliya) - 371 qo‘l barmoglarining
go‘shilishi va4-barmogning yonida go ‘shimcha barmogning bo‘lishi,
oyoqda esa 45 barmoglar qo‘shilib 5-barmogning yonida qo‘shimcha
barmogning bo‘lishi kuzatiladi;
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d) uchinchi tip (4 va 5 sindaktiliyasi) - ko‘pincha tolig sindak-
tiliya bo‘lib, 5-barmoq kalta yoki rudiment holda bo‘ladi;

e) to‘rtinchi tip (Gaaza tipi) - asosan teri sindaktiliyasi deb ayti-
ladi va goi barmogqlari teri yordamida qo‘shilib, goshig ko‘rinishida
bo‘ladi. Oyoqlarda esa o‘zgarish kuzatilmaydi;

f) asosan metakarpal va metatarzal suyaklaming qo‘shilishi bilan
yuzaga chigadi. Fagat autosom dominant tipda irsiylanadi.

Araxnodaktiliya. Marfan sindromi (37-

rasm). Bu kasallik 1896-yilda A.Marfan

tomonidan ta’riflangan. Fibrilin genining

mutatsiyasi  natijasida  biriktiruvchi

to‘gimalaming buzilishi natijasida sodir

bo‘ladi. Kasallangan odamlaming eng

asosiy tashqi belgilariga: tanatuzilishining

0zg‘in va novcha boiishi, teri osti yog*

gavatining kamayishi, yassi oyoqlilik,

go‘l va oyogning naysimon suyaklarining

36-rasnu Sinpolidaktiliya uzunligi, barmoglaming ingichkalashib

(araxnodaktiliya) ketishini kuzatsa bo‘ladi. Ko‘pchilik kasallarda

(60%) ko‘krak gafasining deformatsiyasi (varonka shaklida bo‘lishi),

umurtga pog‘onasining qiyshayishi (kifoz, skalioz), bo‘g‘imlaming
ortigcha harakatchanligi kuzatiladi.

Bu sindrom bilan kasallanganlaming 40-60% da yurak tomir siste-
masi anomaliyalari, aorta tomirining anevrizmasi, yurak klapanlarida
yetishmovchilik kuzatiladi. Yumshog to‘gimalaming, o‘pkaning de-
fektlari, buyrak ektopiyasi kuzatiladi. Marfan kasalligi bilan kasal-
langan odamlarda agliy va psixik o‘zgarish kuzatilmaydi.
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37-rasm. Marfan sindromi. a) qo‘l ochilganda tanaga nisbhatan

uzun bo4ishi (boy 187smyqo‘l uzunligi 193 sm), b) bosh bar-
mogqlar orasining ochiq bo Hishi, tomirlarning varikoz ken-
gayishi, d) araxnodaktiliya (barmoglarning uzun bo *lishi).

Ular sog* odamlardan farq gilmaydi, lekin yashovchanligi yurak
gon-tomir kasalligining kechishiga bog‘lig. 0 ‘rtacha 27 yosh deb
hisoblanadi. Anchagina ko‘p umr ko‘rganlari ham bor. Davosi: bu
bemorlarga aminokislota preparatlari, B guruh vitaminlari zarurat
tug‘ilganda korreksiyalovchi ko ‘zoynaklar buyuriladi. Glaukoma yu-
zaga chiqgsa operativ davolash go‘llaniladi.

9.11. Mayib-majruhlikka olib keluvchi patologiyalar. Genting-
ton xoreyasu Bemor bolalik va o‘smirlik davrida sogiom o‘sadi, yax-
shi o‘giydi, institumi ham tamomlashi va ma’lum bir sohada yaxshi
mutaxassis boiishi mumkin. Lekin 30-40 yoshlarga borib, asta-sekin
kasallik alomatlari - bemorda ixtiyorsiz, betartib harakatlar paydo bo‘la
boshlaydi. Oldin u sezilmaydigan, diqgatni jalb etmaydigan bo‘lsa,
so‘ng kuchayib, u goh bir gruppaga, goh ikkinchi gruppa muskullariga
o‘tib, kasalning tashqgi ko‘rinishida g‘alati-g‘alati holatlar ro‘y berishi-
ga olib keladi: yuzni burishtirishni, ma’nosiz imo-ishoralarga o ‘xshash
harakatlar qilish, go‘l-oyoqlami yoki boshini har tomonga irg‘itib tash-
lash kabi tartibsiz harakatlardan o‘zini to‘xtata olmaydi. Bemor goh
0g‘zini ochib, goh uni gattiq yumib, goh tilini chigarib yuboradi, yur-
ganida chayqalib, oyoglarini chalishtirib yuradi.
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Giperkinezlar nutq muskullarida targalgani uchun kasalning so‘zlash
gobiliyati buziladi, u ravon gapira olmaydi. Kasai hayajonga tushganda
ixtiyorsiz harakatlar kuchayib ketib, uxlaganda tinchlanadi.

Bemoming agliy gobiliyati borgan sari pasayib, olgan bilimlari ham
yo‘golib boradi. Xotira, irodavaboshga faoliyatlarbuziladi. Agliy, mehnat
gobiliyati butunlay yo‘golish natijasida demensiya (aqlni yo‘gotish) yuz
beradi. Kasallik uzog vagt davom etib, nogironlikka olib keladi.

Gentington xoreyasi avloddan-avlodga autosom - dominant tip-
da o‘tadi, ya’ni kasallik ota yoki onadan bolalarga to‘g‘ridan to‘g‘ri
o‘tadi. Tug‘ilgan bolalaming deyarli 50% shu kasallik bilan og‘rishi
mumkin. Ulaming bolalari, ya’ni nevaralarining ham 50% da shu
kasallik paydo bo‘ladi. Ba’zan kasallik bolalik vagtida yoki o*smirlik
davrida ham boshlanishi mumkin.

Davolash yaxshi natija bermaydi.

Xolt-Orama sindromi (Atri-
odigital displaziya). Bu kasal-
likni birinchi marotaba 1960-
yilda M.Xolt va S.Orama
ta’riflagan bo‘lib, uning asosiy
xarakterli tomoni yurakning
tugana poroklari va qo‘lning
katta barmoq anomaliyalaridir.
Shuning uchun bu kasallikni
go‘l va yurak sindromi ham

38-rasm. Xolt-Orama sindromi  ~cY”ac® ("8 rasm).

Qo‘l anomaliyalari turlicha bo‘lib, ba’zan birinchi barmoqg
0°‘zgarishidan (barmoglaming 3 falangalik bo‘lishi va gipoplaziya-
si), to bilak suyagining 50% igacha gipoplaziyasi uchrashi mumkin.
Ko‘pincha chap qo‘l kasallanadi. Umurtga suyaklarida ham o ‘zgarish
kuzatiladi: skalioz, ko‘krak-gafasining voronka shaklida bo‘lishi,
go‘l va barmoglaming klinodaktiliya, sindaktiliya, gipoplaziya va
aplaziyalari uchraydi. Bu kasalliklaming 85%da yurakning tug‘ma
poroklari kuzatiladi, ya’ni bo‘lmachalar orasidagi to‘siqda, qorin-
chalar orasidagi to‘siqda, arteriya klapanlarida, o‘pka arteriyasi de-
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vorida, mitral klapan (prolaps)larda anomaliyalar (defektlar) uchraydi.
Ayrim hollarda esa gipertelorizm holati, katta ko ‘krak muskullarining
yo‘gligi, tanglayida yorigning bo‘lishi kuzatiladi. Aglda o‘zgarish ku-
zatilmaydi. Bu kasallikning targalish chastotasi yaxshi o ‘rganilmagan.
Autosom-dominant tipda turli ekspressivlik holati kuzatiladi.

9.12. Irsiy kasalliklar profilaktikasining turlari. Buyuk rus yo-
zuvchisi L.N.Tolstoy o0°‘zining «Anna Karenina» romanini bunday
so‘zlar bilan boshlagan: «Hamma baxtli oilalar bir-biriga o‘xshaydi,
ammo baxtsiz oilalar baxtsizligi bilan bir-biridan farq giladi». Bu gap-
lami sog‘ yoki kasal bolalari bo‘lgan oilalarga taallugli desa ham
bo‘ladi. Chunki irsiy kasal bo‘lgan har bir oila 0‘zgacha baxtsizdir.
Har ganday odam o ‘zidan sogiom zurriyot qoldirgisi keladi. Ekologik
muhitning yomonlashuvi 0 ‘zbekistonda ham xuddi butun dunyodagi
kabi sog‘lom bolalaming tug‘ilishini kamaytirmoqda.

Hamma irsiy patalogiyalar avloddan-avlodga o‘tib kelayotgan ge-
netik «yukka» bog‘lig. Buning esa ikkita asosiy tomoni bor:

1 Segregatsiya - ya’ni patologik genni ota-onadan bolalariga beri-
lishidir.

2. Yangi hosil bo‘lgan mutatsiyalar - ya’ni ota-onalaming irsiy
axborotni saglovchi hujayralarining o‘zgarishga uchrashi. Natijada
sog‘lom ota-onadan kasal bolalar dunyoga keladi.

25% bolalar
sog'lom tug'iladi

25% bolalar
kasal tug'iladi

39-rasm. Geterozigota ota-onadan bo/alarga kasallikning berilishi
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Irsiy kasalliklaming juda og‘ir kechishi ko‘pincha o‘limga olib
kelishi ulaming ko‘pchiligi uchun samarali davolash usulining
yo‘gligi, nasldan-naslga o ‘tishi tufayli profilaktika choralarini ishlab
chigish muammosi juda katta ahamiyatga egadir.

Profilaktika - bu irsiy kasallikning hosil bo‘lishi va rivojlani-
shini oldini olish choralarini o‘zida mujassamlashtirgan tadbirlar
yig“indisidir. Hozirda irsiy kasalliklaming asosiy to‘rtta profilaktika
turidan keng foydalaniladi.

Birlamchi profilaktika turi - ya’ni oilalami rejalashtirishga
asoslangan. Oilani rejalashtirish uchta asosiy yo‘nalish bo‘yicha
olib boriladi:

a) optimal reproduktiv yosh (bola tug‘ish yoshi) 21-35 yoshgacha-
dir. Bu yoshdan oldin yoki keyin bola tug‘ish irsiy patologiyali bo-
lalaming tug‘ilish ehtimolini oshiradi;

b) oilada irsiy kasallik belgisi bo‘lib, u yuqori darajada genetik
xatarga ega bo‘lsa va shu kasallikning prenatal diagnostikasi yaxshi
yo‘lga go‘yilmagan bo‘lsa, farzand ko ‘rmaslikka maslahat beriladi;

d)  geterozigota kasallik tashuvchilaming o‘zaro nikoh qurishlari
irsiy patologik xatari yuqori bo‘lganda bola ko‘rish mumkin emas-
ligini aholiga tushuntirish lozim. Qarindosh-urug‘lar orasida nikoh
qurishni kamaytirish irsiy kasalliklaming oldini olishning eng zarur
choralaridan biridir.

Ikkilamchi profilaktika turi - atrof-muhitni muhofaza qilish, ya’ni
sanitariya-gigiyena normativlarini ishlab chigish, ularni bajarishni
ta’minlash, insonning yashash muhitida mutagen omillami kamay-
tirishga garatilgan. Inson yashash muhitida mutagen omillami, ya’ni
mutatsiya sabab bo‘luvchi dori-darmonlar, rengen nurlari va radio,
magnit to‘lginlari, ovgatga qo‘shiladigan kimyoviy moddalar, nitrit-
lar va boshga moddalami go‘llashga yo‘l go‘ymaslik lozim.

Uchlamchi profilaktika turi - ya’ni bola tug‘ilishidan oldin
tashxis go‘yishga asoslangan. Prenotal diagnostika usullarining
go‘llanilishi keyingi 10 yil ichida butun dunyoda irsiy patologiyali
bolalar tug‘ilishi kamayishiga olib keladi. Pushtning jinsini ona qor-
nidaligi davrida aniglash, jinsga bog‘lig irsiy kasalliklar bilan bola
tug‘ish masalasini hal gilishda katta ahamiyatga ega. Amniotsentez
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usuli bilan olingan amnion suyugligidagi hujayralarda X-xromotinni
aniglash mumkin (bu usul homiladorlik 18-20 haftalik bo‘lguncha
o‘tkaziladi). Ona qonidagi limfotsitlar orgali bolani erkak jinsiga
mansubligini aniglash ham mumkin (bu usul uncha takomillash-
magan). Ona qon zardobidagi, siydigidagi yoki amnion suyugligi-
dagi tcstostcron gormon migdorini aniglash ham yaxshi samara be-
radi. Homila va pushtda irsiy patologiya aniglansa homiladorlikni
to ‘xtatish mumkin.

To‘rtlamchi profilaktika turi - ya’ni genlar ta’sirini idora qilish-
dir. Bu yo‘nalishning asosida patologik genlar ta’sirini fenotipik kor-
reksiyalashdir (tuzatish). Genlar faoliyatiga ontogenezning har xil
davrlarida ta’sir ko‘rsatish mumkin. Homiladomi parhez va dorilar
bilan davolash natijasida ona gomida rivojlanayotgan boladagi irsiy
patologiyani korreksiyalash mumkin. Masalan: homiladorlikning bi-
rinchi oylarida vitaminlar bilan davolash lab va tanglay yoriglari kabi
patologiyalaming oldini olishga imkon berishi aniglangan.

Hozirgi davrda moddalar almashinuvi buzilishi natijasida yuza-
ga chigadigan kasalliklami tug‘Ugandan kcyin korreksiyalash keng
go‘llanilmogda. Galaktozemiya, fenilketonuriya kasalligini bolalar-
da sun’iy parhez yordamida muvaffagiyat bilan davolash mumkin.
Masalan: gemolitik eritrotsitar enzimopatiyalami, uni yuzaga chiqa-
ruvchi faktorlarni (sulfanilamidlar va boshqalar) cheklash yo‘li bilan
erta rivojlanadigan o‘pka emfizemasini chekishni tashlash, changli
joylarda ishlamaslik orgali oldini olish mumkin.

Hozirgi vaqtda irsiy kasalliklar profilaktikasi bir necha tashkiliy
ishlami amalga oshirish orgali ham olib borilmoqda, shular jumlasi-
ga: tibbiy-genetik maslahat, prenatal diagnostika, moddalar almashi-
nuvi natijasida kelib chigadigan irsiy kasalliklami neonatal skriningi
va boshqalar kiradi.

9.13. Tibbiy genetik maslahat. Bugungi kunda ko‘pgina irsiy
kasalliklaming kelib chigish sabablarini aniglash, bu kasalliklar-
ning oldini olish va ulami davolash jarayonlari deyarli ancha yo‘lga
go‘yilgan. Shunga garamasdan, nasi kasalliklarining ichida, patogene-
zining hali ham yaxshi o‘rganilmagan xillari ham bor. Irsiy kasalliklar
bilan har bir hamshira yaxshi tanish boiishi kerak. Chunki hamshira
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shifokoming asosiy yordamchisi hisoblanadi. Hozirgi paytda ba’zi
kasalliklar poliativ yoi bilan davolanadi. Lekin bunday davolash
kasallikni keltirib chigaradigan asosiy omilni yo‘qgotmaydi, natijada
odam populyatsiyasida nugsonli genlar saglanib goladi.

Kelajakda irsiy kasalliklami radikal davolash usullaridan biri gen
injeneriyasi bo‘lishi mumkin. Bu fikrga bir gancha mutaxassislar
go‘shiladilar. Ya’ni «kasal» genlar o‘miga «sog‘lom» genlar Kiriti-
lib, shu usulda irsiy nugsonlarga garshi kurashish, davolash va oldini
olish ishlarini yo‘lga go‘yish mumkin.

Hozirgi kunda esa irsiy kasalliklami oldindan aniglash va ularga
garshi choralar ko‘rish uchun tibbiy-genetik maslahatxonalar mavjud-
dir. Tibbiy-genetik maslahatxonalardan genetik-shifokor maslahatini
olishni istab kelganlar bilan suhbat o°‘tkazilib, ulami ganday kasallik
bezovta gilayotganligini, uning asoratlarini, illatdan ganday qutulish
choralari borligini tushuntirishadi.

Tibbiy-genetik maslahatxonalarga kimlar murojaat giladilar? In-
sonlami genetik shifokorga murojaat gilishga majbur gilgan asosiy
sabablardan biri bu 0°‘z kasalligi haqida bilish istagidir. Ular quyidagi
savollarga javob kutadilar:

- agliy vajismoniy ojiz yoki tug‘ma majruh farzandlar tug‘ilgan
oilalami ko‘pincha tug‘ilmagan farzandlaming taqdiri;

- garindoshlari orasida birorta irsiy kasalliklari bor oilalami ham
shu savol gizigtiradi;

- farzand ko‘rish niyatida bo‘lgan er-xotinlaming birortasida ir-
siy kasalliklar aniglangan bo‘lsa, uning ganday asoratlarga olib
kelishi, uni davolash, undan qutulish imkoniyatlari borligi hagidagi
ma’lumotlami olish;

- agar er-xotinlar perenatal diagnostika, sun’iy otalanishga yoki
bola asrab olishga garor gilgan bo‘lsalar, ular ganday tibbiy yordam
olishi mumkin; irsiy kasallik bilan og‘rigan bolaga ganday garash va
yordam gilish mumkinligi kabi ko‘pgina savollargajavob olishga ha-
rakat qgiladilar.

Yoshlar turmush qurishdan oldin yoki keyin, homilador
bo‘lganlarida tibbiy-genetik maslahat olsalar, sog‘lom farzand
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ko‘rishga muvofiq boiadilar. Tibbiy-genetik maslahatxonalaming
eng asosiy magsadi kasal farzand tug‘ilishining oldini olishdir. Birin-
chi navbatda gap og‘ir mayib-majruhliklarga, agliy va jismoniy zaif-
liklarga olib keladigan irsiy kasalliklar hagida ketadi.

Tibbiy-genetik maslahatni ikki xil tarzda amalga oshirish mumkin:

1 Perespektiv maslahat - kasal bola tug‘ilishi ehtimoli bo‘lganida.
Masalan: er-xotinga tashgi muhitning zararli omillari ta’sir gilganda,
homiladorlik vagtida virusli infeksiya bilan kasallanganda o ‘tkaziladi.

2. Rctrospektiv maslahat - oilada kasal bola tug‘ilganidan keyin,
keyingi bolalar ganday tug‘ilishini aniglash uchun o ‘tkaziladi.

Tibbiy-genetik maslahat malakali genetik shifokorlar tomonidan
o0 ‘tkaziladi va to‘rt bosgichda amalga oshiriladi:

1. Tashxis go‘yish, ya’ni kutilayotgan kasallik gaysi ko‘rinishda
boiishini aniglash. Bunda genetik tekshirish usullaridan keng foy-
dalaniladi.

2. Kasal bola tug‘ilishining xatarlilik darajasi aniglanadi yoki
kasal ganday rivojlanib borishi mumkinligi aniglanadi (prognozlash).

3. Davolash, ya’ni ganday tadbir ko ‘rish mumkinligi belgilanadi.

Maslahat berish va oldini olish mumkinlik choralari ko‘rib chi-
gilmoqda.

Tashxisning to‘g‘ri go‘yilishi (progzozni anigligi), to‘plangan
geneologik ma’lumotlaming ishonchligiga, shifokoming tibbiyot
genetikasi sohasida to‘lig ma’lumotga ega ekanligiga bogiigdir.
To‘g‘ri qo‘yilgan tashxis genetik xatami aniq hisoblashga imkon be-
radi. Ammo shuni unutmaslik lozimki, hatto xatar ko‘rsatkichi 0%
boiganida ham sogiom bola tug‘ilishiga to‘liq kafolat berilishi giyin.
Chunki bu bolada genetik xatar aniglangan kasallikdan boshga kasal-
lik ham namoyon boiishi mumkin. Har ganday oilada turli anomali-
yalari bo‘lgan bolalaming tug‘ilish ehtimoli 3-5% ga teng. Masalan:
Dyushen miopatiyasiga nisbatdan xatar ko‘rsatkichi 0% bo‘lganda,
oilada Ayer sindromli bola tug‘ilishi mumkin. Bu esa yangi mutatsi-
yaning natijasidir.

Kam holatlarda xatar ko‘rsatkichi 100% bo‘lishi mumkin. Ma-
salan: otada ham, onada ham autosom-retsessiv tipda irsiylanadigan
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fenilketonuriyaning kasallik shakliga uchraganda, yoki otada ham,
onada ham daltonizm (X ga birikkan irsiylanish tipi) uchraganda
xatar ko‘rsatkichi 100% ga teng bo‘ladi. Xatar ko ‘rsatkichini hisob-
lashni 2 xil yo‘l bilan amalga oshirish mumkin:

1 Genetik gonuniyatlarga asoslangan nazariy hisoblash yordami-
da aniglash. Bu usul monogen kasalliklarda qo‘llaniladi. Bunday
hisoblash ota-onalar genotipi anig bo‘lgan holda ganday tipdagi ga-
metalar hosil bo‘lishi, populyatsiyada geterozigotalar chastotasi, pe-
netrantlikni hisobga olgan holda o ‘tkaziladi.

2. Emperik usul - xatar ko‘rsatkichlarini jadvallar yordamida anig-
lash. Bu usul xromosomalar soni va strukturalarining o‘zgarishiga
bog‘liq bo‘lgan gametalar va ulaming eliminatsiyasini hisobga olgan
holda va multifaktorial kasalliklar uchun go‘llaniladi.

3. Har ikkala usulni go‘shib foydalanish. Bunday hisoblash ota-
onalardan birida muvozanatlashgan translokatsiyaga uchraganda foy-
dalaniladi. Ma’lum oila uchun xatar darajasi aniglangandan keyin uni
umumpopulyatsiya xatar ko ‘rsatkichi (3-5%) bilan taggoslanadi va
baholanadi.

Xatar ko‘rsatkichini baholashga har xil yondashish mumkin.
Xatar ko‘rsatkichi 5% gacha bo‘lsa, past 10% gacha yengil dara-
jadagi, 11-20% o‘rtacha, 21% dan ortiq bo‘lsa yugori deb hisob-
lanadi. Lekin farzand ko‘rishiga maslahat berishda fagatgina xatar
ko‘rsatkichining gqanday darajada ekanligini aniglashning o‘zi ki-
foya gilmaydi.

Ba’zi irsiy kasalliklarda hatto yugori xatar ko‘rsatkichi ham bola
ko‘rmaslikka asos bo‘la olmaydi. Masalan: daltonizm, refraksiya
anomaliyalarida shaxsning umumiy moslanuvchanligi deyarli bu-
zilmaydi, keksalikda yuzaga chigadigan kasalliklar (ateroskleroz,
gandli diabetning kech yuzaga chigadigan shakllari) yoki davolansa
bo‘ladigan kasalliklar (pilorostenoz, sindaktiliya, polidaktiliya) shun-
day kasalliklarga kiradi. Bunday holatlarda ijobiy maslahat beriladi.

Ba’zi xatarlilik darajasi yugori bo‘lgan holatlarda bola ko‘rishga
maslahat berish mumkin cmas:

a) davolash mumkin bo‘lmagan irsiy kasalliklarda;
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b) sublctal va letal gen kasalliklarida;

d) ruhiy kasalliklarda;

e) xromosoma kasalliklarida.

Odatda o ‘rta darajadagi genetik xatar bola ko‘rmaslikka maslahat
berishlikka asos hisoblanadi. Lekin shu kasallikning perenetal diag-
nostikasi yaxshi yo‘lga qo‘yilgan boisa, vaziyat boshgacha bo‘lishi
mumkin.

Ota-onalarga xromosoma va genlaming gametalarga tagsim-
lanishi tasodifiy harakatlarga ega ekanligi, ba’zi xatar darajasi past
bo‘lganida ham kasal bola tug‘ilishi mumkinligini, bunda ulaming
aybi yo‘gligini tushuntirish foydadan xoli emas.

9.14. Irsiy kasalliklarni davolash. Irsiy kasalliklami davolash, bir
garashda go‘yo mumkin emasdek ko ‘rinsa ham, lekin u yechib bo‘Imas
muammo hisoblanmaydi. Ko‘pincha davolash simptomatik boisa
ham, etiologik davolash tibbiy genetikada ko‘prog qoilanilmoqda.
Ko‘pincha tashxisni a’zolar va sistemalar funksiyalarining buzilishi
tuzatib bo‘lmaydigan ahvolga yetganda qo‘yilishi, etiologik davolash
samaralarini pasaytirib yuboradi.

Yangi tug‘ilgan chagaloqda (galaktozemiya) yoki ilk yoshda
(MFK) namoyon bo‘ladigan kasalliklami o0‘z vaqgtida aniglash letal
natijaning yoki mhiy va jismoniy rivojlanish anomaliyalarining oldi-
ni olishga imkon beradi.

Irsiy kasalliklaming simptomlariga garab tashxis go‘yiladi va
davolash turlari belgilanadi. Bunda quyidagi davolash turlaridan
foydalaniladi:

1 0 ‘rinni to‘ldimvchi terapiya.

2. Vitaminoterapiya.

3. Dietoterapiya.

4. Ximrgik dovalash va hokazo.

0 ‘rinni to‘ldiruvchi terapiya - organizmga yetishmagan yoki orga-
nizmda bo‘lmagan biokimyoviy moddalami kiritib davolash. Masalan:
gemofiliya kasalligida antigemofilik glabulim va galgqonsimon bez gor-
monlarining sintezlanishida uchraydigan ba’zi irsiy buzilishlar vaqtida
galgonsimon bez gormonini bunga yuborish misol bo‘la oladi.
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Agar jarayon teskari bo‘lsa, ya’ni organizmda gandaydir mahsu-
lot to‘planadigan boisa, zaharli ta’sir ko‘rsatuvchi ortigcha meto-
bolitlami parchalovchi yoki organizmdan chigarib tashlovchi pre-
paratlar Kiritiladi. Shu usul bilan mukovissidoz, ayrim miopatiyalar
davolanadi. Masalan: progressiyalashib boruvchi Dyushenn mushak
distrofiyasida bemorga ATF, vitamin E, anobolitik steroidlar, kaliy
orotati, asetilxolinesteraza preparatlari (prozerin, galantamin), B gu-
ruhiga kiruvchi vitaminlarberiladi. Ba’zi hollarda o ‘rinni to‘Idiruvchi
terapiya muolajasi yaxshi samara bermasligi mumkin, sababi Kiritil-
gan moddalar nishon hujayralariga yetib bormasligidir, chunki im-
munologik mos kelmaslik natijasida bu moddalar gisman yoki to‘lig
faollasha olmaydi.

Vitaminoterapiya yordamida vitamin yetishmasligi va jam-
g‘arilishining buzilishiga bog‘lig bo‘lgan kasallik simptomlarini
yengillashtirish mumkin. Chunki bunday kasalliklar odatdagi avita-
minozlardan farg qilib, kasallik yaxshi ovgatlanganda ham yuzaga
chigaveradi.

Xuddi o‘mini to‘ldiruvchi terapiyaga o‘xshaydi. Lekin kiritiladi-
gan preparatlar fiziologik dozadan ancha yuqori bo‘lishi shart. Tera-
pevtik dozalar samara bermaydi. Masalan: «Beda bargi» hidi bo‘lgan
siydik kasalligida (vitamin B,), tomir tortishish sindromida, gomot-
sistinuriyada, ksantinuriyada (vitamin B6), D-ga bog‘lig va D-ga
rezistent raxitda (vitamin D) va boshga vitaminga bogiiq bo‘lgan
anomaliyalarda qo‘llash mumkin.

Dietoterapiyadan davolash magsadida hamda profilaktika mag-
sadida foydalanish mumkin. Bu usulni go‘llash ancha oson bo‘lib,
lekin shunday bo‘lishiga garamasdan birdan-bir davolash usu-
li bo‘lib golmasligi lozim. Bu usulda ovqat tarkibidagi kasallik
keltirib chigaradigan komponentlar chiqgarib yuboriladi. Natijada be-
mor sog‘lom odamdan fenotipik tomondan farq gilmaydi. Masalan:
fenilketonuriya kasalligi bilan kasallangan bolalarga fenilalanin ami-
nokislotasi migdori kamaytirilgan, uglevod va mineral tuz vitamin-
lariga boy dicta buyuriladi. Galaktozemiya kasalligida esa, galaktoza
miqgdori kamaytiriladi. Ba’zi kasalliklarda bemor ratsioniga ayrim
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komponentlami qo‘shish zarur. Masalan: bemor ratsioniga uratsil
va sitozin kerakli migdorda qo‘shilsa, ortokoatsiduriya kasalligining
belgilarini yo‘gotib yuborish mumkin.

Xirurgik davolash - irsiy kasalliklami davolashda go‘llaniladigan
eng dastlabki usullardan biridir. Eng avval tug‘ma nugsonlar va
anomaliyalami korreksiyalash qo‘llanila boshlagan. Bularga lab va
tanglay yoriglarida, sonning tug‘ma chigishlarida, anus atreziyasida
plastika usulini, sindakteliyada barmoglar orasidagi pardani olib tash-
lash, pilorostenozda bo“shligning kengaytirilishini misol qilib kelti-
rish mumkin. Keyinroq esa, yurak, aorta, o‘pka arteriyasi anomali-
yalari ham jarrohlik yo‘li bilan davolana boshlandi. Ba’zan ayrim
a’zolami olib tashlash yo‘li bilan irsiy kasalliklar davolanadi. Ma-
salan: irsiy sferatsitoz kasalligida asosiy klinik belgi - anemiyaning
rivojlanishini jarrohlik yo‘li bilan, ya’ni talogni olib tashlash orgali
bartaraf gilinadi.

Lekin shu bilan birga, nasldan-naslga o‘tadigan kasalliklaming
hozircha hammasini batamon davolab yuborish mumkin emasligi
0‘z-0°‘zidan ravshan. Shuning uchun uning mutlago paydo bo‘Imaslik
tadbirlarini ko‘rish ma’qul.

Xulosa qilib, har bir hamshira irsiy kasalliklaming oldini olish
va ularni davolash hagidagi umumiy ma’lumotlarni puxta bilishi
lozim. Genetik shifokorlaming o‘ng qo‘li bo‘Imoglari, bemorlarga
tibbiy-genetik maslahatxonada buyurilgan muolajalami bekamu
ko“st bajarishlari kerakligini to‘g‘ri tushuntira olishlari lozim. Xalq
orasida tibbiy genetik maslahatxona shifokorlari bilan birgalikda
avlodlarda kelgusida paydo bolishi mumkin bo‘lgan og‘ir nasi
kasalliklarining oldini olish choralari va har bir yangi qurilayotgan
oila hayotining shod va baxtli bo‘lishi uchun kerakli zarur tadbir-
lami qo‘llashlari shart.
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10.

11.

12.

13.
14.
15.
16.

17.
18.
19.
20.
21.
22.
23.

Bilimni tekshirish uchun savollar
Irsiy kasalliklarda go‘llaniladigan genetik tasnif.
Gen kasalliklarida qoilaniladigan tasnifni tushuntirib
bering.
Autosomalar bilan bog‘langan belgilar odamda qay tariga
nasldan-naslga o‘tib boradi? Misollar keltiring.
Gen kasalliklari guruhlariga ta’rif bering.
Moddalar almashinuvining buzilishiga alogador ganday belgi-
lami bilasiz? Ular gaysi tipda nasldan-naslga o ‘tadi?
Aminokislotalar almashinuvining buzilishi natijasida ganday
irsiy kasalliklar kelib chigadi? Misollarda tushuntiring.
Uglevodlar almashinuvining buzilishi natijasida ganday irsiy
kasalliklar kelib chigadi?
Lipidlar almashinuvining buzilishi ganday kasalliklarga olib
keladi?
Genom mutatsiyalarining kelib chigish mexanizmini misol-
larda tushuntiring.
Monosomiya, trisomiya, polisomiya tushunchalarini sharh-
lang va misollar keltiring.
Jinsiy xromosoma son anomaliyalari deganda nimani tu-
shunasiz?
Autosomalaming son va struktur anomaliyalari deganda ni-
mani tushunasiz?
Autosomalaming son va struktur anomaliyalariga misol keltiring.
Jinsiy xromosoma son anomaliyalariga misol keltiring.
Autizm nima?
Eshitish gobiliyatining buzilishi natijasida ganday kasalliklar
kelib chigadi?
Ko‘rish organlari kasalliklariga tasnif bering.
Qo‘l-oyoq tuzilishining patologiyalariga tasnif bering.
«Profilaktika» terminining ma’nosini tushuntirib bering.
Birlamchi profilaktika yo*nalishlari.
Ikkilamchi profilaktika turi ganday amalga oshiriladi?
Tibbiy-genetik maslahatning vazifalari.
Irsiy kasalliklami davolash turlari.
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Testlardan to‘g‘ri javobni aniglang

1 Hozirda ganchaga yaqin irsiy kasalliklaming mavjudligi
Ta lum?

A. 4500 ga yagqin.

B. 7500 ga yaqin.

C. 4000 ga yaqin.

D. 750 ga yagqin.

2. Mutatsiyalar klassifikatsiyasida kelib chigish mexanizmlariga
garab...

A. Gen kasalliklari.

B. Xromosom kasalliklari.

C. Genom kasalliklari.

D. Barchajavoblar to‘g‘ri.

3. Xromosom kasalliklari...

A. Xromosom va hujayra oganoidlari mutatsiyalari natijasida kelib
chigadi, xromosoma strukturasining o ‘zgarishi bilan sodir bo‘ladi.

B. Xromosom kasalliklari - xromosom va genom mutatsiyalari
natijasida kelib chigadi, xromosoma strukturasining o ‘zgarishi bilan
sodir bo“ladi.

C. Hujayra oganoidlari mutatsiyalari natijasida kelib chigadi, xro-
mosoma strukturasining o ‘zgarishi bilan sodir bo“ladi.

D. Gen kasalliklari gen tuzilishining mutatsiyaga uchrashi, sito-
plazma tarkibining o ‘zgarishi.

4. Moddalar almashinuvi buzilishining patologik ko Tinishiga
garab...

A. Aminokislotalaming.

B. Uglevodlaming.

C. Lipidlar almashinuvi, ko‘p simptomli kombinativ formali.

D. A, B, Cjavoblar.
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5. Jinsiy xromosomalar son anomaliyalarida gaysi kasalliklaryuz
beradi?

A. Ayollar polisomiyasi, X trisomiya sindromi, xromosom kasal-
liklari.

B. Klaynfelter sindromi, Shereshevskiy-Temer sindromi.

C. Y-xromosoma yoki disomiya sindromi, gen kasalliklari.

D. Ko‘p simptomli kombinativ formali.

6. O'rinni to 1diruvchi terapiya nima?

A. Organizmga yetishmagan yoki organizmda bo‘Imagan biokim-
yoviy moddalami Kiritib davolash.

B. Barmoqlar orasidagi pardani olib tashlash.

C. Gen tuzilishining mutatsiyaga uchrashi.

D. Irsiy kasalliklami davolashda qo‘llaniladigan eng dastlabki
usullardan biridir.

7. O Tinni to ‘1diruvchi terapiya ...

A. Davolash magsadida hamda profilaktika magsadida foydala-
nish mumkin.

B. Organizmga yetishmagan yoki organizmda bo‘Imagan biokim-
yoviy moddalami Kiritib davolash.

C. Davolash mumkin bo‘Imagan irsiy kasalliklami davolash.

D. Ya’ni oilalami rejalashtirishga asoslangan.

8. Mayib-majruhlikka olib keluvchi patologiyalar.
A. Gentington xoreyasi.

B. Avyollar polisomiyasi.

C. Fenilketonuriya kasalligi.

D. Ava Bjavoblar.

9. Fibrilin genining mutatsiyasi natijasida gaysi to gimalarning
buzilishi natijasida sodir bo 1adi?

A. Nerv.

B. Muskul.
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C. Epiteley.
D. Biriktiruvchi.

10. Sindaktiliya ganday kasallik?
A. Panjalar normal bo‘lib ikkita yoki undan ko‘ra ko‘proq bar-
moglar yumshoq yoki suyak to‘gimalarining go‘shilib ketishidir.

B. (kalta barmogqli) barmoglar distal falangalarining rivojlanmay
golishiga alogadordir.

C. Timoglaming rivojlanmay qolishi bilan xarakterlanadi.
D. Patologik genning ota-onadan bolalariga berilishi.
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GENETIK ATAMALARNING IZOHLI LUG*ATI

Avtopoliploidiya - muayyan tur individi xromosomalari gaploid
to‘plamining karrali marta ko ‘payishi. Gametalaming yetilishida mi-
tozning izdan chigishi natijasida paydo bo‘ladigan avtoploidlar kam
pusht bo‘ladi.

Adenin (A) - nuklein kislotalar tarkibiga kiradigan purin asosi
(6-aminopurin SSNINY).

Adenozintrifosfat kislota (ATF) - energiyaga boy deb ataladigan
boshga fosfat birikmalar ogsil biosintezi jarayonida va hujayraning
boshga barcha hayotiy jarayonlarida muhim rol o‘ynaydi.

Azot asoslari - purin va pirimidin asoslari.

Azot asoslarining komplementar juftlari - DNKda bir-biri-
ning o‘mini to‘ldiradigan va ikki go‘shalog (adetin-timin) yoki uch
go‘shalog (guanin-sitozin) vodorod bog‘lari bilan birikkan juftlar.
DNK matritsasida RNK sintezlanganida komplementarlik tamoyiliga
muvofiq transkripsiya bo‘lib o ‘tadi.

Allelomorflar, ko‘p xil allellar - genning populyatsiyada ikkita-
dan ko‘proq shaklda bo‘lishi. Quyonlarda jun rangining o ‘zgarishi,
gemoglobinlaming allellari va odam qon guruhlari, ko‘p xil allellar
misol bo‘lishi mumkin.

Allel - (grekcha allelon - bir-biriga mos, o‘zaro) allelomorf, ya’ni
gen ayrim tuzilish holatlarining imkoniyatlaridan biri.

Allel genlar - gomologik xromosomalaming bitta lokuslarida
yotadi.

Allopoliploidiya - tur aro duragaydagi aralash gaploid to‘plam
xromosomalar sonining karrali marta ko ‘payishi, bu duragay bepusht-
ligini yengishga imkon beradi, chunki duragay genomi karrali marta
ko”payganida har bir xromosoma 0‘z gomologiga ega bo‘lib qoladi.

Allosomalar - geteroxromosomalar.

Albinizm - (lotincha albus - og) muayyan turdagi organizmlarga
x0s normal pigmcntatsiyaning tug‘ma bo‘Imasligi.

Anafaza —mitozning uchinchi bosqgichi. Bu faza vaqtida xroma-
tidalar boiinayotgan hujayraning garama-garshi qutblariga garab tar-
galadi.
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Analiz giluvchi chatishtirish - dominant belgiga ega bo‘lgan or-
ganizmni allellari bo‘yicha retsessiv gemozigot organizmga chatishti-
rish yo‘li bilan dominant belgili organizmlaming genotipini aniglash
uchun o ‘tkaziladigan tahlil.

Androgenez - (grckcha ander - erkak, genesis - taraqgiyot)
urg‘ochi jinsiy hujayra yadrosining shikastlanishi ogibatida fagatgina
otalik yadrosi tutgan urugiangan tuxum hujayra taraqqgiyoti, ya’ni
erkakcha partenogenez.

Anizogametalar - (grekcha anisos - bir xil bo‘lmagan, gemetes -
er, gamete - xotin) oichamlari bir xil bo‘lmagan gametalar (yirik mik-
rogametalar va mayda mikrogemetalar). Sinonimi - geterogametalar.

Aminokislota (yoki nukleotid) kodi - RNK kodlaridan iborat,
ogsil biosintezi jarayonida bu kodlar tartibi aminokislotalar tartibiga
aylanadi.

Anomal gemoglobin allellari - normal gemoglobin NbA mutatsi-
yaga uchraganida paydo bo‘ladigan allellar, gemoglobinopatiyalar,
ya’ni molekulyar kasalliklar. Bunday allellar gen gismi - mutonning
ichida ro‘y beradigan o ‘zgarishlar tufayli vujudga keladi. Mana shun-
day allellaming yuztaga yaqini bor. Masalan: o‘rogsimon hujayrali
anemiya, talassemiya paydo boiishiga olib keladigan allel.

Anomaliyalar, rivojlanishning irsiy anomaliyalari - organlar
tuzilishining buzilishi. Bu o‘zgarishlar gen yoki xromosomalaming
gayta tuzilishiga bogiiq. Polidaktiliya sindaktiliya, araxnodaktiliya
va boshqgalar bunga misol bo‘la oladi.

Antikodon - ¢. Kodon.

Antimutagenlar (anti + mutagenlar) - 0‘z-o‘zidan ro‘y beruvchi
yoki ataylab vujudga keluvchi mutatsiyalar chastotasini susaytiruvchi
omillar.

Antitelolar - organizmga yot ogsil kirganda hosil boiadigan va
shu yot ogsilning zararli ta’sirini yo‘gotadigan ogsil moddalar.

Antropogenetika - odam genetikasi.

Antropogenetikaning geneologik uslubi - belgilaming nasldan-
naslga o ‘tishini, nasl-nasabni o‘rganish.

Autbriding (inglizcha out - chet, tashqari, breeding - urchitish,
ko‘payish) - bir turning garindosh boimagan shakllarining chatishi.
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Autosomalar (grekcha auto- o0°zi, soma- tana) - j insiy bo‘lmagan,
ya’ni ikkala jins individida ham bir xil tuzilishga ega bo‘lgan xromo-
somalar.

Autosom dominant yo‘l bilan belgilarning nasldan-nasiga
o‘tishi - autosomalar bilan tutashgan dominant belgilarning irsiyla-
nishi. Bunday belgilar gatoriga bir tutam oq sochning boiishi, soch-
laming «qilsimonligi» va boshqa kasalliklar kiradi.

Autosom retsessiv yo‘l bilan belgilarning nasldan-naslga o‘tishi -
autosomalar bilan tutashgan belgilarning irsiylanishiga aytiladi.

Axromatik dug - iplardan iborat sitoplazma strukturasi. Hujay-
ralaming bo‘linishi davrida hosil bo‘ladi. Xromosomalaming tagsim-
lanishi uchun xizmat giladi.

Belgilarning ajralishi (G.Mendelning ikkinchi gqonuni) - getero-
zigota ota-onalaming chatishishi natijasida 3:1 nisbat hosil bo‘lishi.

Bivalent - meyoz vaqtida bir-biriga yaginlashib olgan gomologik
xromosomalar jufti. Bivalent hosil giluvchi ikkala xromosoma uzuna-
siga bo‘linib, ikkita xromatidaga ajralgan bo‘ladi va bivalent to‘rtta
xromatin - tetradadan tashkil topadi.

Variatsiya gatori - materialning minimal kattalikdan maksimal
kattalikkacha bir gator joylashuvi (miqgdoriy belgilari).

Variatsiya gatorlarining asosiy ko‘rsatkichlari - o‘rtacha
arifmetik giymat va uning xatosi; o°‘zgaruvchanlik ko‘rsatkichi -
o‘rtacha kvadratik ayirma; o‘rtacha arifmetik giymatning ganday
ulushini tashkil etishini ko‘rsatuvchi variatsiya koeffitsienti; ikkita
kuzatuv solishtirib ko‘rilganda ishonchlilik koeffitsienti va boshga
parametrlari hisoblanadi.

Vitaminlar (lotincha vita - hayot) - organizimning normal mod-
da almashinuvi va hayot faoliyati uchun odam va hayvon ovgatida
kam miqgdorda lozim bo‘ladigan turli kimyoviy tarkibdagi organik
moddalar. Vitaminlar hagidagi ta’limotning asoschisi rus vrachi
N.I.Lunindir.

Gametalar - (gametes - er, gamete - xotin) erkak va urg‘ochi
jinsiy hujayralari; spermatazoid (urug‘) va tuxum hujayra.

Gametogenez (gametes-gameta (Gamctalarga garang) va grekcha
genesis - taraqqiyot) - jinsiy hujayralar taraggiyoti.
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«Gametalar sofligi» gonuni - geterozigot organizmda genlar
aralashmaydi va sof holicha qgolib, keyingi bo‘g‘imlarda namoyon
bo‘lishi mumkin.

Gaploid (grekcha haploos - sodda, yakka va toq tur) - lotincha
«n» harfi bilan belgilanadi, tog xromosomalar to‘plamiga ega bo‘lgan
organizm.

Gemizigota (grekcha hemi - yarim + zigota) - diploid organizm
bo‘lib, ularda muayyan genlaming fagatgina bitta to‘plami bo‘ladi.
Masalan: fagat erkaklardagina X-xromosomadagi genlar bo‘yicha
gemizigota hisoblanadi. Chunki shu organizmda X-xromosoma toq,
demak genlar to‘plami jinsiy xromosomaga ko‘ra bittadir.

Gemofiliya - qon to‘xtamasligi, badanning saiga qonayverishi.

Genetik injeneriya - magsadga muvofiq ravishda hujayra
ko‘paytirilib, so‘nggi modda almashinuvi mahsulotini sintez gila ola-
digan genetik materialning yangi kombinatsiyalarini yaratish bilan
bog‘lig bo‘lgan molekulyar genetika bo‘limi.

Gen informatsiyasi - organizmning nasldan-naslga o‘tish xu-
susiyatlari hagidagi axborot. Gen axboroti nuklein kislotalar ketma-
ketligida o°‘z aksini topadi.

Genetik karta - bitta bog‘langan genlar gruppasida joylashgan
genlaming o°‘zaro betartib joylashish sxemasi.

Genetik tahlil - organizm irsiyatini (genotipini) tekshirish usul-
lari majmuasi.

Genetik kod - tirik mavjudotlarga xos bo‘lgan, nuklein kislotalar
molekulasidagi nukleotidlaming tartibi bilan belgilanuvchi irsiy ax-
borotlar gayd gilinishining yagona sistemasi. Tom ma’nosi bilan gene-
tik kod koddonlar - i-RNK trepletlarining «so‘zi» bolib birorta ami-
nokislotani va ogsil sintezi jarayonidagi «imlo» belgilarini kodlaydi.

Genokopiya (gen-lotin tilida copia-ko‘pgina, zaxira) - turli al-
lel bo‘lmagan genlar mutatsiyalari tufayli fenotipning bir xilda
o0‘zgarishi. Genokopiya belgilami ko‘p genlar yuzaga chigarishining
ogibatidir.

Genom - xromosomalaming gaploid to‘plamida joylashgan gen-
laming majmuasi, «Genom» atamasi 1920-yilda Vinkler tomonidan
kiritilgan.
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Genotip (grekcha genos+typos - namuna) - yadroda joylashadi-
gan barcha irsiylikni tashuvchilaming majmuasi bo‘lib, organizm-
ning irsiy asosi hisoblanadi.

Genofond (gen-fran. fond - asos) - biror populyatsiya, populyatsi-
yalar gmppasi yoki turga mansub organizmlarda mavjud bo‘lgan gen-
lar majmuasi. 1928-yil A.S. Serebrovskiy tomonidan fanga kiritilgan
atamadir.

Gen - genetik materialning funksional jihatdan bo‘linmas birligi,
irsiy omillar; polepeptidning birlamchi tuzilmasini kodlovchi DNK.
1909-yilda V.G.logansen tomonidan fanga Kiritilgan atama.

Gen modifikator - boshqga genlar ta’sirini o‘zgartimvchi gen.

Gen operator - axborotlaming tuzilmaviy genlardan ogsilga
o‘tishini o‘zlariga ta’sir etgan ogsillanishini ta’minlovchi genlar.

Gen regulyator - tuzilmaviy genlaming ta’sirini nazorat giluvchi
gen.

Genlarning tutashuvi - genlaming bitta xromosomaning o‘zida
joylashuvi.

Genom mutatsiyalari - genomning o°‘zgarishi, genomdagi xro-
mosomalar sonining o ‘zgarishi.

Genoterapiya - kasal genni davolash - kelajakda go‘llaniladigan
fan. Gen injeneriya bo‘limlaridan biri.

Gen penentrantligi - genning namoyon boiuvchanligi. Penen-
trantlik darajasi tashgi muhit sharoitiga bog‘lig. 100% penentrant-
likda mazkur populyatsiyaga kiradigan hamma individlar gomozigot
holatdan dominant yoki retsessiv genga ega bo‘ladi. 50% penentrant-
likda belgi fagat mazkur genga ega bo‘lgan 50% individumlarda yu-
zaga chigadi, xolos.

Genofora - halgasimon giplod DNK ipi, prokariotlaming «xro-
mosomasi».

Germofroditizm - ikki jinsli germafrodit-gadimiy Yunonning
afsonaviy mavjudoti - Germes va Afrodit o‘g‘li: xudolar irodasiga
ko‘ra Salmakida nimfasi bilan bir tanaga go“shilgan; erkak va ayollik
jinsiy belgilariga ega organizm.

Geterogametalar (grekcha heteros - boshga gametalar) - bir xil
jinsiy xromosomaga ega bo‘Imagan jinsiy hujayralar (masalan: odam
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va boshga sut emizuvchilaming X yoki Y-xromosomaga ega bo‘lgan
spermatozoidlari).

Geterozigota (getero+zigota) - gomologik Xxromosomalari
muayyan genning har xil allellarini tutgan organizm yoki hujayra.

Geterozis (grekcha heterosis - o°zgarish, aylanish) - o‘simlik
va hayvonlaming duragaylash yo‘li bilan olingan xillarining
boshlang‘ich ota-ona shakllariga nisbatan yashashga chidamliligi,
sermahsul bo‘lishi va kuchlirog o‘sish hodisasi. Atama J.Shell to-
monidan (1914-y.) taklif etilgan.

Geteroploidiya - hujayralarda buzilgan (gaploid Karrali
bo‘Imagan) xromosomalar to‘plami boiishi. Geteroploidiya - gen
balansining og‘ir o‘zgarishlarga olib keladigan hodisa. Geteroploidi-
yaning ikki turi tavofiit gilinadi: polisomiyalar (2p+l, 2p+2 ...) va
monosomiyalar (2p-I).

Geteroxromosomalar (grekcha heteros+xromosomalar) - qator
belgilari (shakli, o‘lchami, sentromerasining joylanishi va boshqalar)
bilan boshga xromosomalar, ya’ni autosomalardan farglanadigan xro-
mosomalar. Aksariyat, bu atama bilan jinsiy xromosomalar ifodala-
nadi. Atamani fanga Montgomeri olib kirgan (1904-y.).

Gialoplazma (grekcha hyalos+shisha+plazma) - hujayradagi
zoldan gel holatiga va aksincha holatga o ‘tish xususiyatiga egabo‘lgan
asosiy plazma, sitoplazma matriksi, murakkab kolloid sistema.

Gibrid (garang duragay, lotincha hibrida - chatishma) - o‘simliklar
navlarini yoki hayvonlar zotlarini yaxshilash magsadida har xil tur yoki
turkumlarga mansub bo‘lgan o‘simlik va hayvonlami chatishtirish-
gibridizatsiyalash (duragaylash) natijasida kelib chiggan organizmlar.

Gipofosfatemik raxit - xromosomaning nogomologik gqismi
joylashgan dominant gen. Kamdan-kam uchraydigan kasallik, vita-
minoterapiya kor gilmaydi.

Gipertrixoz - terining muayyan sohasiga, jinsi va yoshiga xos
bo‘lmagan holda tuklaming o ‘ta ko*p bo“lishi.

Gipoglikemiya - gondagi gand migdorining normadan kamayishi.

Gipoksiya-to‘gimalamingkislorodbilanyetarlita’minlamaganligi
yoki kislorodning to‘gimalarda o ‘zlashtirilishining buzilishi ogibati-
da ro‘y beradigan kislorod yetishmovchiligi.
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Gomozigot - mazkur belgilari jihatidan bir xil bo‘lgan ikkita ga-
metaning bir-biriga qo‘shilishidan hosil bo‘lgan zigotadan bunyodga
keluvchi organizm.

Gomologik xromosomalar (gomologlar) - bir xildagi lokuslarda
allel genlar tutadigan juft xromosomalar.

Guanin (G) - nuklein kislotalar tarkibiga kiradigan purin asosi (2
amino 6 oksipurin SSNSN).

Daktiloskopiya (grekcha daktylos - barmoq, skopeo - garayman) -
barmoglaming yostigchalaridagi teri chiziglari hosil gilgan tasvimi
0‘rganish.

Daltonizm - ba’zi ranglami (gizil, yashil va boshga) tug‘ma farq
gila olmaslik, X-xromosomaning nogomologik gismi bilan tutashgan
retsessiv gen tufayli paydo bo‘ladi, ingliz fizigi Dalton (1766-1844-yy.)
shu kasallik bilan kasallangan uning nomiga qo‘yilgan.

Darvinizm - Ch.Darvin (1809-1882-yy.) tomonidan uning «Tabi-
iy tanlash yo‘li bilan turlaming kelib chiqgishi» asarida ilk bor bayon
etilgan tirik tabiatning tarixiy rivojlanish gonuniyati (evolyutsiya)
hagidagi materialistik ta’limot.

Dizoksiriboza - DNK tarkibiga kiradigan pentoza yoki gand.

Derma (grekcha derma - teri) - umurtqali hayvonlar va odamlar
epidermosining tagida joylashgan biriktiruvchi to‘gima, chin teri.

Dermatit - terming yallig‘lanishi.

Destruksiya (lotincha destmction - buzish) - biror-bir tuzilmaning
normal (tuzilishi) holati buzilishi.

Diagnoz (lotincha diagnosis - aniglash, oydinlashtirish) - kasallik
mohiyati va kasal holati hagidagi gisgacha vrach xulosasi.

Diploid (grekcha diploos - ikkilangan ko‘rinish) - xromosomalar
gomologik juftlarining to‘liq to‘plamga ega boigan hujayra yoki in-
divid. Atamani E.Strasburger 1905-yil taklif etgan.

Dispepsiya - ovgat hazm qilishning buzilishi.

Dissimilyatsiya - organizm faoliyati jarayonida murakkab orga-
nik moddalaming parchalanishi.

Ditsentriklar - ikkita sentromerga ega bo‘lgan xromosomalar.

Duragay - irsiy belgilari jihatidan bir-biridan farq giladigan ota-
onalardan bunyodga kelgan nasi.
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Jinsiy demorfizm (grekcha di - ikki karra ma’nosini bildiradi,
morphe - shakl) - jinslararo ranglar, tana ayrim gismlarining tuzilishi
va boshqa ikkilamchi jinsiy belgilar bo‘yicha farglanish.

Jinsiy xromotin - interfaza davridagi somatik hujayra yadrosi
xromatinning bir gismi bo‘lib, jinsiy xromosomaning tuzilishi va
fimksiyaning xususiyati bilan bogiangan; jinsga mansub fargni hu-
jayra doirasida belgilab beradi. X va Y jinsiy xromatinlar farglanadi.

Zigota - urugiangan diploid xromosomalar to‘plamiga ega
boigan tuxum hujayra.

Idiogramma (grekcha idios - 0‘ziga xos, gramma - rasm) - gaploid
to‘plamdagi xromosomalaming barcha tuzilish xususiyatlari (xro-
momer, geteroxromatinlaming joylashgan o‘mi, sentromera va
yo‘ldoshning holati, xromosoma yelkalarining uzunligi) bilan birga
grafik tarzda umumlashtirilgan tasviri.

I1zo (grekcha isos - teng, o°‘xshash) - qo‘shimcha so‘z bo‘lib, teng,
0 ‘xshash degan ma’noni bildiradi.

Immunitet (lotincha immunitas - biror narsadan xalos bo‘lmoq) -
muayyan yugumli kasallikka organizmning chidamliligi.

Immunogenetika (immunitet+genetika) - immunologiyaning
immunitet omillarining genga bog‘ligligini, to‘gima antigenlarining
tur ichida xilma-xilligi va to‘gima nomuvofigligini o‘rganuvchi bir
boiim. Atamani 1936-yili I.Irvin va L.Kole taklif etishgan.

Inbriding (inglizcha inbreeding - ko ‘paytirish) - yaqin garindosh-
lar o ‘rtasidagi va ajdodga xos umumiylikka ega bo‘lgan organizmlar
o°‘rtasidagi chatishtirish.

Induktor - ogsil biosintezida ishtirok etadigan past molekulali
modda.

Induksiyalangan mutatsiya - ganday bo‘lmasin biror mutagen
ta’siri ostida paydo bo‘ladigan mutatsiyalar.

Interferon - organizmlar vimslar bilan zararlanganda hujayralar
hosil giladigan ogsil.

Intron - eukariot gen (DNK)ning bir gismi bo‘lib, odatda, mazkur
gen kodlangan ogsil sinteziga alogador bo‘lgan genentik axborotni
tutmaydi, struktur genning boshga fermentlari ekzonlar oralig‘ida
joylashadi.
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Kariogramma - xromosomalaming fotosuratini katta-kichikligi-
ga garab go‘yib chiqgish.

Kariotip - biror turga oid bo‘lgan xromosomalar yig‘indisi.

Katobolizm - yo‘q gilmoq, parchalanish, tirik organizmlarda or-
ganik moddalami parchalashga garatilgan fermentativ reaksiyalar-
ning majmuyi.

Koddon - genetik kod tilida koddon uchta yonma-yon joylashgan
azotli asoslar yig‘indisiga aytiladi. Ular bitta aminokislotani tashish
Xususiyatiga ega.

Kolxitsin - dugni tortuvchi iplami yemirib xromosomalaming
bir-biridan ajralish mexanizmini falaj gilib go‘yadigan alkaloid (kuz
boycheehagidan olinadi).

Kretinizm - agliy vajismoniy taraqgiyotning keskin susayishi.

Krossingover - hujayraning meyoz bo‘linishida gomologik xro-
mosomalaming o‘zaro mos gismlarining almashinishi.

Leykozlar - qon yaratuvchi a’zolar sistemasining o‘sma tabiatli
kasalligi. Bunda periferik gonda yetilmagan leykotsitlaming soni
oshib ketadi.

Leykopeniya - gondagi leykotsitlar migdorining kamayishi.

Leykotsitoz - gqondagi leykotsitlar sonining ortishi.

Letal - o‘lim bilan tugash.

Lokus - genom xromosomasidagi joy.

Lizosom kasalliklar - lizosoma fermentlarining yetishmaslik
kasalligi.

Lipoma - teri ostidagi o‘smalar.

Makro - Katta, yirik ma’nosini anglatuvchi so‘z.

Makrogametotsitlar - sporalaming yetilmagan urg‘ochi jinslar.

Makroglossiya - tilning kattalashuvi (yo‘g‘onlashuvi).

Makrosomiya (gigantizm) - tananing normaga nisbatan baland
bo‘lishi.

Makrostomiya - 0g‘iz bo‘shlig‘ining normadan katta boiishi.

Makrorotiya - quloq supralarining normadan katta bo‘lishi.

Makrotsefaliya - kalla suyagining kattalashuvi (normadan kattaligi).

Metastaz - kasallik qo‘zg‘atuvchining (mikroblar, o‘sma hujayra-
lari) boshlang‘ich o‘chogdan organizmning boshqa a’zolariga o ‘tishi.
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Mikrogeniya - pastki jag ‘ning kichiklashuvi.

Mikrognatiya - yuqori jag ‘laming kichik bo“lishi.

Mikrotsefaliya - kalla suyagining va miyaning kichiklashuvi.

Mitoxondriyaviy irsiylanish - irsiy axborotning DNK mitoxondri-
yalari orqali berilishi.

Mozaitsizm - ko‘p hujayrali organizmlarning har xil genotip-
ga ega bo‘lgan hujayralari mavjudligini bildiruvchi hodisa. Bun-
day organizmlar ximeralar deyiladi (jinsiy hujayralar bundan
mustasno).

Monogamiya - organizmlarning jinslari orasidagi aloga shakllari-
dan biri, urg‘ochi jins bilan qo‘shilish.

Monosomiya - diploid organizm xromosoma to‘plamidagi bitta
gomologik xromosomaning bo‘Imasligi.

Monospermiya - tuxum hujayraning yagona spcrmatazoid bilan
urug‘lanishi.

Mutagenez - mutatsiyaning kelib chiqish jarayoni.

Mutagenlar - mutatsiyani keltirib chigaruvchi (fizik, kimyoviy,
biologik) omillar.

Muton - genning mutatsiya yuz beruvchi elementar birligi, ya’ni
gen faoliyatining buzilishiga olib keladigan irsiy materialning eng
kichik gismi.

Nasldan-naslga o‘tish - genetik axborotning organizmning bir
avloddan boshqa avlodga o ‘tishi.

Nasl-nasab sxemasi - oila va yaqin garindoshlaming gon-qgarin-
doshlik aloqgalarini genetikada umumiy gabul gilingan simvollar bilan
grafik tasvirlash usuli.

Nukleoproteid - nuklein kislotalar bilan ogsillar birikmasi.

Oligodakteliya - bitta yoki bir necha barmoglaming boimasligi.

Oligofreniya - (grekcha oligos - kam , phren - aql) agl pastligi.

Operator (lotincha oporetor - ishchi, bajaruvchi) - maxsus ogsillar-
repressorlar orqgali «bilinuvchi» va operonlaming yoki ayrim genlar-
ning transkripsiyasini regulyatsiya giluvchi DNK gismi.

Operon (lotincha operor - ishlayman, harakat gilaman) - tran-
skripsiyasi ogsil-repressor nazoratida bir molckula informatsion
RNK (i-RNK)da ro‘y beradigan genetik materialning bir gismi.
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Oral (og‘iz orgali) yugish - kasallik gqo‘zg‘atuvchining og‘iz
orgali yugqishi.

Ogsil biosintezi - ko‘p bosgichli murakkab jarayon-nuklein Kis-
lotalar ishtirokida poliribosomalarda bo‘lib o‘tadigan hodisa, ya’ni
irsiy axborot yuzaga chigishining asosi.

Onkogenlar —o‘smalami hosil giladigan hujayralami transfor-
matsiya giladigan, kodlovchi ogsillami saglovchi gen.

Patologiya (pathos - kasal, logos - ta’limot) - organizmning kasal-
lik jarayonlarini o‘rganuvchi fan yoki organizm faoliyatining, hola-
tining normadan chetga chigishi, mayib-majruh holat.

Panmiksiya - populyatsiyada tasodifiy holda sodir boiadigan
nikoh.

Penetrantlik - gomozigota holatida dominant yoki retsesiv belgi
yoki kasallikni namoyon giluvchi fenotipni yuzaga chigish chastotasi.

Peroksisoma kasalliklari - hujayradagi peroksisomalaming
funksiyasi va moddalar almashinuvining buzilishi natijasida kelib
chigadigan irsiy kasallik.

Pleyotropiya - genning bir gancha belgilarga ta’sir ko“‘rsatish xu-
susiyati; genning bir gancha belgining yuzaga chigishini boshgarish
Xususiyati.

Poligamiya - bir erkak hayvonning juftlashish mavsumida bir
gancha urg‘ochilari bilan go‘shilishi.

Polimastiya - ortiqcha ko‘krak so‘rg‘ichlarining taraqgiy etishi.

Poliploidiya - ikki yoki undan ortig xromosomalar yig‘indisiga
ega bo‘lgan hujayra.

Politeniya - ayrim ikki ganotlilar, sodda hayvonlar va o ‘simliklar
somatik hujayralaming yadrosida yirik, gigant xromosomaning hosil
bo‘lishi. Dastlabki xromosomada ko‘p marta ro‘y bergan DNK rep-
likatsiyasi va xromonemalaming bo‘linmasligi xromosomaning di-
amctri va uzunligining oshib ketishini tagozo etadi.

Profilaktika - kasallikning paydo boiishi va targalishining oldini
olish, aholi sog‘lig‘i va jismoniy taraqgiyotini muhofaza gilish va
mustahkamlashga garatilgan tadbirlar majmuasi.

Psixozlar - ruhiy faoliyatning barcha xil buzilishlari.

Proband - tekshirilayotgan bemor yoki shajara tuziladigan bemor.
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Progeniya - yuqorigi jag ‘ning pastki jag ‘dan oldinga o‘sib chigishi.

Progeriya - organizmning vagtdan ilgari garishi.

Pterigium - terming ganotga o0‘xshab chigishi.

Ptoz - govoglaming osilib tushishi.

Regeneratsiya - halok boigan hujayralaming gayta tiklanishi,
organizmning kesilgan yoki shikastlangan gismining o‘miga yangisi-
ning hosil bo‘lishi.

Reduksiya - ayrim organlar yoki ulaming biror gismini indi-
vidual yoki tarixiy taraqgiyotida to‘la rivojlanmay qolishi yoki
yo‘qolib ketishi.

Reduksion bo‘linish - vyetilayotgan jinsiy hujayralaming
bo‘linishi, bunda har bir giz hujayra normal xromosoma soniga nis-
batan ikki marta kam xromosomaga ega boiadi.

Rezus-faktor - odam va makaka maymuni eritrotsitlarida anig-
langan aglyutinogenlar turining bir xili.

Rekon - germing o‘ta mayda strukturaviy elementi va rekombi-
natsiya birligi hisoblanib, bir necha juft nukleotiddan iborat. Atamani
1957-yili fanga Benzer olib Kkirgan.

Replikon - genomning bir gismida ro‘y beradigan replikatsiya ja-
rayonning birligi bo‘lib, u replikatsiya initsiatsiyasi (boshlanish) bitta
nugtasining nazorati ostida bo‘lish.

Reproduktiv organ - organizmning ko ‘payishida ishtirok etuvchi
a’zo.

Retsessiv belgi - geterozigota holatida yuzaga chigmaydigan belgi.

Sibslar - aka-uka va opa-singillar.

Sinofriz - goshlaming go‘“shilib o ‘sishi.

Skrining - (elakdan o‘tkazish) ko‘p odamlar guruhini tekshirib
og‘ir irsiy kasalliklami aniglash magsadida o‘tkaziladigan profilak-
tika chorasi.

Splaysing - m-RNK dagi intron gismlami kesib tashlab, ekzon
gismlarining ulanishiga aytiladi.

Strabizim - ko‘zning g‘ilayligi.

Talassemiya - og‘ir kechadigan gon kasalligi.

Tetraploid - to‘rt xromosomali hujayra.

193



Transkripsiya - nukleotidlar tartibi shaklida yozilgan axborotni
DNKdan i-RNKga ko“chirilishi.

Translyatsiya - nukleotidlar tilidan aminokislotalar tartibi ogsil
tiliga tarjima gilinishi.

Translokatsiya - xromosoma gismlarini nogomologik xromoso-
malarga qo‘shilib qolishi.

Trisomiya - diploid kariotipli organizmga go‘shimcha xromoso-
maning o ‘tib golishi. Natijada uchta xromosomali kariotip hosil bo‘ladi.

Triploid - uch xromosomali hujayra.

Fenotip - organizm xususiyati va belgilarining majmuasi.

Fenokopiya - ba’zi genotiplarga bog‘lig bo‘lgan belgilaming
taraqgiyot jarayonida tashgi omillaming ta’sirida o‘zgarishi bilan
boshga genotip yoki uning ayrim elementlari uchun xarakterli boigan
belgilaming yuzaga chigishi.

Ferment - biokimyoviy jarayonlaming yo‘nalishiga Katalitik
ta’sir giladigan ogsil modda (biokatalizator).

Fertil - urug‘lanishga layogatli.

Fetoskopiya - tolali optik asbob yordamida homilani tekshirish.

Fetoterapiya - embrionni homila davrida davolash.

Filogenez - organizmlar dunyosi va uning alohida guruhlarining
tarixiy rivojlanishi.

Xromatin - hujayra yadrosining asosiy gismini tashkil etuv-
chi nukleoproteinlarga taallugli va asosli bo‘yoglar bilan yaxshi
bo‘yaluvchi modda. Atamani 1880-yili fanga V. Flemming kiritgan.

Xromomerlar - ayrim gismlaming buralishi hisobiga hosil
bo‘lgan DNKning zich spirallashgan bo‘laklari, ular yadro bo‘yoqlari
bilan yaxshi bo‘yaladi. Atamani 1896-yili Vilson kiritgan.

Xromosoma kasalliklari - xromosomalar strukturasi va sonining
0°‘zgarishi bilan yuzaga keladigan irsiy kasalliklar.

Xromosomalar - hujayraning mitoz davrida aniq ko‘rinadigan
to‘q bo‘yaluvchan ipsimon yoki tayogsimon tuzilmasi. Uning asosiy
kimyoviy tarkibi DNKdan iborat. Atamani 1888-yili Valdeyr kiritgan.

Xronik - organizmdagi biror jarayonning (kasallikning) uzoq
muddat davom etishi yoki doimo mavjudligi.

Xromosoma lokusi - xromosomaning kichik bir gismi.
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Xromosoma o°‘zgarishlari (aberratsiyalar) - xromosoma mu-
tatsiyalari natijasida deleksiya, duplikatsiya, inversiya, translokatsi-
yalaming yuzaga chigishi.

Sentromera - xromosomani teng ikkiga bo‘luvchi tanacha bo‘lib,
mitoz vaqtida bo‘linish duklari birikadi.

Sentriola - hujayra markazi. Bo‘linish duklarini hosil giladi. Ata-
mani 1895-yili Borveri kiritgan.

Sitogenetika - genetikaning irsiy hodisalarini hujayra migyosida
o‘rganadigan fan.

Sitokenez - mitoz telofazasidagi ona hujayra sitoplazmasining ik-
kiga bo‘linish jarayoni.

Ekzon - gen mahsuloti (ogsil)ni kodlovchi genetik informatsiyani
tutgan genning bo‘lagi.

Ekspressivlik - turli organizmlar ayrim genlarining bitta al-
lelining fenotipda ifodalanish darajasi. Atamani  1927-yili
N.M.Timofeyev-Resovskiy kiritgan.

Endokrin bezlar - ichki sekretsiya bezlari.

Endomitoz - xromosoma sonining yadro qobig‘i ichida bo‘linish
duki hosil gilmasdan ikki karra ko“payishi.

Euxromatin - yadroning interfaza holatida dispiralizatsiya holati-
dan qutulib golgan xromosoma gismi.

Ekzoftalm - ko‘z soqgasining ko‘z kosasidan oldinga chigib turishi.

Yarim letal gen - organizm hayot faoliyatining susayib ketishiga
sabab bo‘ladigan gen.
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