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Dolzarbligi. Bioinformatika bugungi kunda eng tez rivojlanayotgan ilmiy sohalardan
biri hisoblanadi. Bioinformatika fanining global miqyosda o‘sishiga turtki bo‘layotgan
omillar gatoriga nuklein_Ki gsillarni ketma-ketlikda o‘rganishga bo‘lgan
gizigishning or

siy tashkilotlar tomonidan ko‘rsatilayotgan

tashabbus a sohasidagi tezkor taragqgiyot, molekulyar
biologiya lab chiqish bo‘yicha tadqiqotlarning kengayishi
Kiradi.

Tadgigot m di: an’a klinik usullar (yangi tug‘ilgan bolalarni skrining qilish,

ter bezlari testi, genetik tahlil)ni zamonaviy bioinformatik yondashuvlar bilan
integratsiyalash orqali bolalarda mukovisqidozni erta aniglashni optimallashtirish.
Bioinformatik yondashuvlar yordamida CFTR genidagi asosiy mutatsiyalarni tezkor
aniglash, natijalarni aniq talgin gilish va genom v ri hamda klinik belgilarning
katta hajmdagi ma’lumotlarini tahlil qilish orqali s wloan tashxis va davolash
strategiyalarini ishlab chigish imkoniyati yaratiladi.

Materiallar va usullar. Mukovitsidozni tashxis i linik-laborator
T), ter bezlari testi
Var, MutationTaster,

ko‘rsatkichlar asosida amalga oshirildi: neonatologik skri
(iontoforez), CFTR genini ketma-ket o‘rganish va ANNOVAR
SIFT dasturlaridan foydalanib variantlarga annotatsiya beri

Natijalar va muhokama. Mukovitsidoz ( ma-retsessiv kasallik bo‘lib,
CFTR genidagi mutatsiyalar tufayli yuzaga keladi. yoda eng ko‘p uchraydigan
irsiy kasalliklardan biridir. CFTR genidagi o‘zgarishlar xlor ionlarining hujayra
membranalari orqali o‘tishini buzadi, bu esa nafas yo‘llari, jigar, oshqozon osti bezi va
ichaklarda shillig moddaning to‘planishiga, yallig‘lanish reaksiyalariga olib keladi. Gen
terapiyasi CFTR genining to‘liq sog‘lom nusxasini bemorning hujayralariga kiritish
orgali bemorlarga yordam berishi mumkin. Bu terapiya CFTR ogsilining faoliyatini
tiklaydi.

9 yoshli bemor Nizomitdinova N.da surunkali yo‘tal va steatoriya bilan bog‘liq
belgilar kuzatilgan. Tekshiruv davomida teridagi xlor darajasi oshgan (85 mmol/l) hamda
AF508 gomoizigot mutatsiyasi aniglangan. Bioinformatik tahlil bu mutatsiyaning
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patogenligini tasdigladi va mukovisqidoz tashxisini aniglashtirish imkonini berdi.
Davolash Pediatriya ilmiy-tadgiqot institutida olib borildi. Quyidagi dori vositalari
tavsiya gilindi: Pulmozim, ovqat bilan birga har safar 5 kapsuladan Kreon 10, Neksium
20 mg — 3 hafta davomida. Shuningdek, bemorning ratsioniga vitaminlar hamda makro-
va mikroelementlar kiritildi. Bir necha davolash kurslaridan so‘ng bemorning ahvoli
ancha yaxshilandi: nafas olish yengillashdi, ovgat hazm gilish va oziq moddalarning
o‘zlashtirilishi yaxshilandi, vazni va o‘sishi normallashdi. Hozirda u doimiy oilaviy
shifokor nazoratida. Kasallik gaytalanish ehtimoliga garab, davolash kursi takrorlanishi
mumeKin.

Xulosa. Gen terapiyasi — nosoz genlar tufayli yuzaga keluvchi kasalliklarni
davolashga qaratilgan ilg‘or yo‘nalishlardan biri bo‘lib, bu kasalliklar nogironlikka yoki
hatto o‘limga olib kelishi apiyasining asosiy vazifasi — inson tanasidagi
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g‘lom genlarni kiritish orqali irsiy axborotni
digan “o choglar’niizlashdir.

genetik ma
tuzatish va
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