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Patau Sindromining Patofiziologiyasi Va Diagnostikasining
Xorijiy Hamda Mahalliy Tadqiqotlar Natijalari
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Annostatsiya: Ushbu maqolada Patau sindromining kelib chiqish sabablari, tavsifi, belgilari,
patologiyasi hamda ushbu nugsonning kelib chiqishini oldini olish uchun xorijiy va mahalliy
tadqiqotlar natijalari, profilaktik chora-tadbirlar hagida ma’lumotlar keltirilgan.

Kalit so’zlar: Patau sindromi, mikrosefaliya, mikroftalmiya, anoftalmiya, genitouriya,
polihidramnioz, restorativ va simptomatik terapiya, postaksiyal polidaktiliya, labiya gipoplaziyasi,
trisomiya, Daun, Edvards

Kirish: Patau sindromi qo’shimcha 13-xromosoma mavjudligi tufayli kelib chigadigan xromosoma
kasalligidir. Bu kasallik ko’plab nugsonlar bilan kechadi, ular asab tizimi, ko’z, suyak-mushak tizimi,
yurak, urogenital tizim va boshqa a’zolarga ta’sir qilishi mumkin.

Tadqiqot magqsadi: Nugsonli tug’ilgan bolalar o’rtasida tarqalgan bu kasallikning irsiylanish
sabablarini o’rganish, erta tashxis qo’yish, asoratlarni taxlil qilish va bu jabhalarda olib borilayotgan
profilaktik chora-tadbirlarni tadqiq qilishdan iborat.

Tadqiqot materiali va wusullari: 13-xromosomaning qo'shimcha nusxasi Patau sindromida
nugsonlarni keltirib chiqaradi. Onaning yoshi 45 dan oshganda farzand ko’rishi, multifaktor omillar bu
patologiya uchun xavf omilidir. Chunki meyozda ajralish chastotasi ko'paygan. 13-xromosomaning bu
qo'shimcha nusxasi embrionning normal rivojlanishini buzadi va bir nechta nugsonlarga olib keladi.

Patau sindromi bilan og'rigan bemorlarning 50% dan ko'prog'ida yuzaga keladigan ushbu organ
tizimlaridagi nuqgsonlarga kriptorxidizm, gipospadias, kichik labiya gipoplaziyasi va ikki shoxli
bachadon kiradi. Homila xromosoma kasalliklarining prenatal diagnostikasi (Patau sindromi, Daun
sindromi, Edvards sindromi) bir xil.

Skrining birinchi bosqichida biokimyoviy markerlar (beta-hCG, PAPP-A va boshqalar) va ultratovush
tekshiruvi aniglanadi, buning asosida ma'lum bir ayol uchun kasal bolaga ega bo'lish xavfi hisoblanadi.

Tadqiqot natijalari va muhokama: Hozirgi kunda tug’ilayotgan bolalar o’rtasida patau sindrom
bilan tug’ilayotgan farzandlar uchrab turadi. Ushbu sindromda 95% hollarda kasallik oqgibati yomon
bo’ladi,negaki bu kasallikka uchragan bolalar tug’ilgandan keyin 2-3 hafta ichida vafot etadilar.
Kamdan kam bolalar 2-3 ko’pi bilan 5-10 yoshgacha borishi mumkin. Patau sindromi bo’lgan
chaqaloglar sog’lik muammolarining keng doirasiga ega bo’lishi mumkin.

Bachadonda ularning o'sishi ko'pincha cheklangan, natijada tug'ilish kam vaznga olib keladi va har 10
tadan 8 tasi og'ir yurak nuqsonlari bilan tug'iladi. Sitogenetik anomaliyalar homiladorlikning 20-
haftasidan oldin homila o'limining 50% da, o'lik tug'ilganlarning 6% dan 13% gacha bo'ladi. Umuman
olganda, homila o'limi klinik jihatdan tan olingan homiladorlikning 15 foizida sodir bo'ladi. Trisomiya
13 eng keng tarqalgan trisomiyalardan biri bo'lib, har 5000 tug'ilishdan 1 tasida uchraydi.

Bu chastota 700 jami tug'ilishdan 1 tasida uchraydigan Daun sindromiga qaraganda kamroq uchraydi.
Edvards sindromi bilan kasallanish darajasi o'xshash bo'lib, har
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5000 tirik tug'ilgan chaqaloqdan 1 tasida uchraydi. Patau sindromi bo'lgan chagaloqlarda, odatda
mikrosefaliya mavjud. Yuz nugsonlari birinchi navbatda o'rta chiziq bo'lib, siklopiya, lab yorig'i va
tanglay yorig'ini o'z ichiga oladi. Yuz xususiyatlariga peshonaning qiyaligi, kichik noto'g'ri
shakllangan quloqlar, anoftalmiya yoki mikroftalmiya, mikrognatiya va aurikuladan oldingi teglar
kiradi.

Markaziy asab tizimining anomaliyalari ham odatda o'rta chiziq bo'lib, alobar holoprosensefali eng
keng tarqalgan nuqsondir. Keng tarqalgan ekstremal nuqgsonlarga postaksiyal polidaktiliya kiradi.
Patau sindromidagi yurak kasalliklari spektriga qorincha septal nugsoni, atriyal septal nuqson, Fallot
tetralogiyasi, atrioventrikulyar septal nuqson va o'ng qorinchaning ikkita chiqishi kiradi. Qizig'l
shundaki, yurak nugsonlari odatda go'daklik yoki bolalik davrida, hatto davolanmasa ham, o'limga olib
kelmaydi. Anormalliklardan ta'sirlangan qo'shimcha organ tizimlariga o'pka, jigar,buyraklar,
genitouriya tizimi, ovqat hazm qilish trakti va oshqozon osti bezi.

Patau sindromi bilan og'rigan bemorlarning 50% dan kamida yuzaga keladigan ushbu organ
tizimlaridagi anormalliklarga omfalotsel, to'liq bo'lmagan aylanish kiradi. O'tgan go'daklik davridan
omon qolgan bemorlarda og'ir psixomotor buzilish, rivojlanishning muvaffaqiyatsizligi, aqliy zaiflik
va tutilishlar mavjud. Odatda, Patau sindromi belgilari homiladorlik davrida paydo bo'ladi.

Patauda polihidramnioz shaklida asoratga ega bo’lib, ko'pincha homila qornida o'ladi, tushish sodir
bo'ladi yoki bola o'lik tug'iladi. Ushbu patologiyaga ega bo'lgan bolalarning 95 foizi bir yilgacha
yashamaydi. Yana 5% 5-10 yil ichida vafot etadi. Faqat kasallikning yengil shakli bilan tug'ilgan
bolalar omon qolish imkoniyatiga ega.

Trisomiya 13 birinchi marta 1960 yilda tasvirlangan. Bu tirik tug‘ilganlar orasida eng kam
uchraydigan avtosomal trisomiyalardan biri bo‘lib, yangi tug‘ilgan chaqaloglar orasida uchrash
ehtimoli 1:12 000—1:29 000 ni tashkil giladi.

Bu kasallik markaziy nerv tizimi, yurak va urogenital tizim malformatsiyalari kabi bir nechta
nugsonlarni o‘z ichiga oladi. Xos dismorfik xususiyatlarga mikroftalmiya yoki anoftalmiya, lab va
tanglay yorig‘i, hamda polidaktiliya kiradi.

Trisomiya 13 bilan tug‘ilgan bemorlarning o‘rtacha hayot davomiyligi 7-10 kunni tashkil qiladi va
tirik tug‘ilgan bemorlarning 86% dan 91% bir yoshgacha vafot etadi. Bir yoshdan oshiq yashash
mozaiklilik bilan bog‘liq deb hisoblanadi. To‘liq trisomiya 13 bilan 5 yoshdan katta bo‘lgan faqat
sakkizta bemor hagida ma’lumot nashr etilgan.

Gametogenez yoki jinsiy hujayradagi genetik mutatsiya, asosan, tasodifiy hodisa sifatida sodir bo'ladi.
Patau sindromining irsiy shakllari ota-onalarda Robertsonian (muvozanatli) translokatsiya mavjudligi
bilan bog'liq. Yangi paydo bo'lgan Robertson translokatsiyasi bolada Patau sindromini keltirib
chigarmasdan meros bo'lib o'tishi mumkin, ammo keyingi avlodlarda bu anomaliyali bolalar tug'ilish
xavfini oshiradi Patau sindromi bo'lgan bolalarga tibbiy yordam ko'rsatish imkoniyatlari cheklangan va
asosan yaxshi parvarish, to'yimli ovqatlanish, infektsiyalarning oldini olish, restorativ va simptomatik
terapiyani tashkil qilish bilan bog'liq. Tug'ma yurak nuqgsonlari, yuz yoriqlari va boshqalarni tuzatish
uchun jarrohlik talab qilinishi mumkin.

Xulosa: Patau sindromi bilan og'rigan bolalar pediatr, pediatrik genetik, bolalar nevrologi, bolalar
kardiologi, bolalar oftalmologi, bolalar ortopedi travmatologi, bolalar otorinolaringologi, bolalar
gastroenterologi, bolalar urologi va boshqa mutaxassislar nazorati ostida bo’ladi. Ko'pgina hollarda,
Patau sindromi bo'lgan homilalar antenatal davrda vafot etadi yoki o'lik tug'iladi. Tirik tug'ilish ham
hayot uchun yomon prognozga ega. Aksariyat hollarda ularning umr ko'rish muddati bir yildan
oshmaydi. Patau sindromining oldini olishning o'ziga xos usullari ishlab chigilmagan. Agar oldingi
avlodlarda xromosoma kasalliklari yoki o'lik tug'ilish holatlari mavjud bo'lsa, ota-onalar
homiladorlikni rejalashtirishdan oldin tibbiy genetik maslahat olishlari kerak. Afsuski, Patau
sindromini davolash hozirda imkonsiz. Ushbu sindromli bolalarga yordam ko‘rsatish sifatli parvarish
va ovqatlanishni tashkil etish, infeksiyalarning oldini olish va simptomatik terapiya bilan cheklanadi.
Ba’zi hollarda yuz nugsonlarini tuzatish uchun jarrohlik aralashuvi talab gilinishi mumkin.
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