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 Rezyume

Daun sindromi-bu konjenital xromosoma anomaliyasi (21-juft xromosomalarning trisomiyasi),

bemorning o'ziga xos ko'rinishi va uning aql-idrokining sezilarli pasayishi bilan tavsiflanadi. Boshqa 

o'zgarishlar, shu jumladan tug'ma nuqsonlar kamroq uchraydi, ammo ular asoratlarni keltirib 

chiqarishi va hatto maxsus davolanishni, shu jumladan dori-darmonlarni qo'llash va jarrohlik 

yordamini talab qilishi mumkin. 

Kalit so'zlar: Daun sindromi, genetika, tarqalishi. 

CURRENT UNDERSTANDING, DESCRIPTION, PREVALENCE, GENETICS OF THE 

SYNDROME DOWNA (Literary review) 

Teshaev Shukhrat Jumayevich https://orcid.org/0009-0002-1996-4275 

Ochilova Dilorom Abdukarimovna https://orcid.org/0000-0002-6542-4404 

Bukhara State Medical Institute named after Abu Ali ibn Sina, Uzbekistan, Bukhara, 

st. A. Navoi. 1 Tel: +998 (65) 223-00-50 e-mail: info@bsmi.uz 

 Resume

Down syndrome is characterized by congenital chromosomal abnormalities (trisomy of the 21st

pair of chromosomes), a characteristic appearance of the patient, and a significant decrease in his 

intelligence. Other changes, including birth defects, are less common, but they can lead to 

complications and even require special treatment, including the use of medications and surgical 

assistance. 

Keywords: Down syndrome, genetics, prevalence. 

СОВРЕМЕННОЕ ПРЕДСТАВЛЕНИЕ, ОПИСАНИЕ, РАСПРОСТРАНЕННОСТЬ, 

ГЕНЕТИКА СИНДРОМА ДАУНА (Литературный обзор) 
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 Резюме

Синдром Дауна характеризуется врожденными хромосомными аномалиями (трисомия

21-й пары хромосом), характерной внешностью пациента и значительным снижением его 

интеллекта. Другие изменения, включая врожденные дефекты, встречаются реже, но они 

могут привести к осложнениям и даже потребовать специального лечения, включая 

применение медикаментов и хирургическую помощь. 

Ключевые слова: синдром Дауна, генетика, распространенность. 
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Dolzarbligi 

  indrom birinchi marta 1866 yilda ingliz shifokori Jon Langdon Daun tomonidan  aqliy  zaiflikning

   mustaqil shakli sifatida ajratilgan va insonning eng keng tarqalgan xromosoma anomaliyasi 

hisoblanadi; yangi tug'ilgan chaqaloqlarda uning chastotasi 1:800 ni tashkil qiladi. Ushbu sindromning 

prenatal diagnostika dasturlari dunyoning ko'plab mamlakatlarida amalga oshirilgan bo'lsa-da, bu 

kamida bir soat davom etadi.  Daun sindromi bo'lgan allaqachon tug'ilgan bolalarga yordam berish va 

shu bilan ularning hayot sifatini yaxshilash va uning davomiyligini oshirish uchun ko'proq harakat qilish 

oqilona degan fikr ustunlik qiladi. madaniyat. 21-xromosomada genlarning "ekstrakopiyalari" 

mavjudligi homiladorlik paytida homila rivojlanishini o'zgartiradi, tug'ilgandan keyin va hayot 

davomida bolaga ta'sir qilishni davom ettiradi [2]. 

Ayol uchun Daun sindromi bo'lgan bolani tug'ilish xavfi 35 yoshdan oshadi va 39 yoshga kelib 1% 

ni tashkil qiladi (ona organining "eskirishi" gipotezasi). Ko'pincha bunday bolalar internat ota-onalari 

va gepatit b yoki C, sil kasalligi (yuqumli hipotiroidizm) bo'lgan onalardan tug'iladi. Hozirgi vaqtda 

boshqa nazariyalar taxminiy xarakterga ega (masalan, poliglandular etishmovchilik gipotezasi), garchi 

uning muallifi S. Veda (1946) juda hurmatga sazovor olim. [6]Uning hukmlaridan biri Daun sindromi 

bo'yicha barcha qo'llanmalarda keltirilgan: "Daun sindromi bo'lgan bola hech qachon o'z taqdirini 

engishga qodir fikrlaydigan odamga aylanmaydi".Kasallikning xususiyatlarini bilish tibbiyot xodimiga 

ota-onalarni bolani parvarish qilishni tashkil etish va uning holatini dinamik nazorat qilish uchun to'g'ri 

yo'naltirishga imkon beradi. G'amxo'rlik, albatta, haqiqiy fidoyilik, sevgi va ko'p mehnat talab qiladi.  

Shifokor / hamshira odatda tibbiy muammolarga e'tibor qaratadi, ammo bolaning jismoniy salomatligi 

va ijtimoiy muvaffaqiyatiga ta'sir qiladigan boshqa muammolar ham mavjud. Muammo nafaqat Daun 

sindromi bo'lgan bolalarni muvaffaqiyatli reabilitatsiya qilish uchun tibbiy resurslardan foydalanishdir 

[7]. 

Ba'zi tavsiyalar klinikada yoki hatto mintaqada bo'lmagan mutaxassislarning ishtirokini talab qilishi 

mumkin. Agar biror narsani tezda yoki yashash joyiga yaqin joyda qilishning iloji bo'lmasa, sog'liqni 

saqlash mutaxassisi sizga quyidagi qadamlardan eng yaxshisini tanlashda yordam berishi kerak [14]. 

Shifokorga tashrif buyurganingizda, ota-onalar kerakli ma'lumotlarni yozib olish uchun daftar yoki 

hatto noutbukga ega bo'lishlari kerak. Boshqa shifokorlar yoki parvarish va reabilitatsiya jarayonida 

ishtirok etadigan shaxslar bilan uchrashganda ko'rsatish uchun juda foydali tekshiruvlar va tadqiqotlar 

natijalarini saqlang. Daun sindromi bo'lgan bolalarning tibbiy ehtiyojlari to'g'risidagi ma'lumotlar ota-

onalarga bolani zarur tuzatish dasturlari bilan ta'minlash, boshqaruv muammolarini hal qilish, uni 

bolalar bog'chasi va maktabga joylashtirish va hokazolarga yordam berish uchun zarurdir. Ota-onalar 

va oilalarga shifokorlar, ijtimoiy xizmatlar va boshqalar haqida qimmatli ma'lumotlarni olishda yordam 

berish uchun ota-onalar guruhining koordinatalariga ega bo'lish muhimdir.ota-onalarga ta'lim va 

g'amxo'rlikning maqsadini tushuntirish kerak: bola rivojlanishning eng yuqori darajasiga erishishi kerak.     

Daun sindromi bo'lgan bolalarning imkoniyatlari ko'pincha kam baholanadi, ammo kelajakda 

rivojlanishning jiddiy kechikishi va past samaradorlikni inkor etish yo'q. Daun sindromi bo'lgan bolalar 

gapirishdan ko'ra ko'proq narsani tushunishadi. Ularning aksariyati yaxshi ijtimoiy ko'nikmalarga ega 

bo'lishadi, ayniqsa do'stlari namuna bo'lsa [18]. 

Kasallik tug'ilish paytida allaqachon aniqlangan. Ular o'zlariga e'tibor berishadi: 

 "tekis" yuzning displastik xususiyatlari

 va umuman bosh: ko'zlarning mongoloid kesmasi, epikantus, kalta burun, tekis burun ko'prigi,

mayda aurikulalar, oddiy ko'zlar yoki strabismus, irisdagi yosh dog'lari, katarakt, braksefali, tekis 

oksiput, tonozli tanglay, tish anomaliyalari, pastki jag ' rivojlanmagan, og'iz ochiq, katta chiqadigan til; 

 magistral va oyoq-qo'llarning muvozanati:

 shakli cho'zilgan, yelkalari tushirilgan, kalta oyoq-qo'llari va bo'yni teri burmasi bilan, xarakterli

barmoqlar (braximezofalangiya, klinodaktiliya, cho'tkada to'rt barmoqli jo'yak - "maymun burmasi"); 

 umumiy mushak gipotenziyasi;

 bir nechta malformatsiyalar: yurak, oshqozon-ichak trakti, ko'krak qafasi, jinsiy a'zolar

gipoplaziyasining keeled yoki huni shaklidagi deformatsiyasi; 

 Daun sindromi bo'lgan barcha bolalar psixomotor rivojlanishda orqada qolishadi-

tengdoshlaridan keyin ular o'tirishni, yurishni, gapirishni, nutqni kam rivojlantirishni, aqlni pasaytirishni 

boshlaydilar; 

 bolalarda to'satdan o'lim sindromi xavfi yuqori.
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 Daun sindromi bo'lgan odamlarga xos bo'lgan Markaziy asab tizimining neyroanatomiyasining

o'ziga xos xususiyati ularning xulq-atvori va ruhiyatining o'ziga xos xususiyatlarini tushuntiradi. Daun 

sindromi bo'lgan odamlarda miya morfologiyasining quyidagi xususiyatlari mavjud (Uryadnitskaya N. 

A., 2012): 

 miyaning umumiy hajmi kichikroq va

 natijada kulrang va oq moddalar hajmining pasayishi; nomutanosib ravishda kichik serebellum;

 vaqtinchalik lobda subkortikal va parietal kulrang va oq moddalarning nisbiy hajmining oshishi.

Frontal loblarning o'ziga xos anatomiyasi Daun sindromi bo'lgan odamlarning qat'iyatlilik 

tendentsiyasi, e'tiborning etishmasligi va hissiy faollikning pasayishi kabi xususiyatlarini aniqlaydi [9]. 

Daun sindromidan tanlab aziyat chekadigan miyaning maxsus sohasi hipokampusdir. Hipokampus 

miyaning o'rganish va xotira uchun mas'ul bo'lgan asosiy sohalaridan biri ekanligi ma'lum; u ko'plab 

miya tuzilmalari bilan keng neyron aloqalarga ega [15]. 

Serebellar gipoplaziya gipotenziya va harakatlarni muvofiqlashtirishda, artikulyar mushaklarning 

disfunktsiyasida qiyinchilik tug'diradi, bu nutqning ravonligi va ravonligi buzilishi bilan bog'liq [7,9]. 

Daun sindromi bo'lgan odamlarning aksariyati 35 yoshdan keyin Altsgeymer kasalligiga 

chalinganlarga o'xshaydi. Biroq, Altsgeymer kasalligiga xos bo'lgan Daun sindromi bo'lgan demans 

bilan og'rigan odamlarning yarmidan kamrog'i kuzatiladi. Tadqiqotchilar uzoq vaqtdan beri ushbu 

bemorlarning insultga moyilligini oshirishga e'tibor qaratishgan (odatda o'rta miya arteriyasi 

tromboemboliyasi tufayli; Barashnev yu.I. va boshqalar, 2007). 

Dinamik boshqaruv [12] 

Bolaning hayotining birinchi kunlaridan boshlab u tana vazni, bo'yi, bosh va ko'krak atrofi kabi 

antropometrik ko'rsatkichlarni baholash uchun diqqat bilan kuzatiladi. Ushbu ma'lumotlar sog'lom 

bolalar uchun emas, balki Daun sindromi bo'lgan bolalar uchun jadvallarda keltirilgan. Bu kasal 

bolalarning maxsus o'sish sur'atlari bilan bog'liq-ko'pchilik jismoniy rivojlanish ko'rsatkichlarida 

kechikishlarga ega [16]. 

Turli organlarning patologiyasi har doim ham bola hayotining birinchi kunlarida o'zini namoyon 

qilmaydi, bu qo'shimcha tekshiruv va kuzatuv zarurligini belgilaydi. Nuqsonlarni bartaraf etish uchun 

yurak faoliyatini kuzatish majburiydir va ekokardiyografi, hatto prenatal va tug'ruqdan keyingi davrda 

amalga oshirilsa ham amalga oshiriladi. Anksiyete belgilari, xususan, tez nafas olish, siyanozdir. Daun 

sindromi bo'lgan bolalarning yarmi yurak nuqsonlari bilan tug'iladi. Interventrikulyar septumning eng 

ko'p kuzatilgan nuqsoni umumiy ochiq atriovenoz trigeminal kanal, Fallot daftarlari va fibroelastozdir. 

Tug'ma yurak nuqsonlari uchun o'pka gipertenziyasining belgilari Daun sindromi bo'lgan bolalarda va 

boshqa bolalarga qaraganda tez-tez uchraydi, adolat bilan shuni ta'kidlash kerakki, Daun sindromi 

bo'lgan bolalarda operatsiyadan keyingi asoratlar va operatsiyadan keyingi o'lim darajasi boshqa bolalar 

guruhlarining statistik ko'rsatkichlaridan farq qilmaydi [8]. 

Daun sindromida yuqori nafas yo'llarining tuzilishi nazofarenks va og'iz bo'shlig'ining torayishi, 

eustaki naychasi, yuzning o'rta qismining gipoplaziyasi tufayli tashqi eshitish naychasi bilan 

tavsiflanadi. Natijada, orofarenkning tilning ildizi bilan obstruktsiyasi tushida paydo bo'lishi mumkin. 

Daun sindromi bo'lgan bolalarning yarmi turli yosh davrlarida bo'lsa ham, uyqu apnesini boshdan 

kechiradi. Obstruktiv uyqu apnesi sindromi to'liq dam olish va uxlash paytida nafas olish qiyinlishuvi, 

gipoventiliya, gipoksemiya bilan birgalikda namoyon bo'ladi.   Ushbu sindrom yaxshi tashxis 

qo'yilmaydi va ko'pincha o'tkazib yuboriladi. Uyqu apnesi letargiya, kunduzgi uyquchanlik, xatti-

harakatlar bilan bog'liq muammolar, g'ayrioddiy holatlar (boshingizni orqaga tashlab o'tirish yoki 

uxlash), jismoniy rivojlanish tezligining pasayishiga olib keladi [9,13]. 

Ovqat hazm qilish buzilishi Daun sindromi bo'lgan bolalarga xosdir: regürjitatsiya, shishiradi, 

buzilishlar yoki najasni ushlab turish. Ulardan qizilo'ngach atreziyasi, traxeya fistulasi, pilorik stenoz, 

o'n ikki barmoqli ichak atreziyasi, Hirschsprung kasalligi chiqarib tashlanishi kerak. Ba'zi bolalarga 

çölyak kasalligi tashxisi qo'yilgan, bu agliadin dietasiga rioya qilishni talab qiladi. Çölyak kasalligi 

o'sishga, ichak faoliyatiga va xatti-harakatlarga ta'sir qilishi mumkin. Çölyak kasalligini quyidagilar 

bilan yo'q qilish kerak: najasni suyultirish; davolash qiyin bo'lgan ich qotishi; o'sishning sekinlashishi, 

vazn yo'qotish; qorin og'rig'i yoki shishiradi; xulq-atvorni o'zgartirish yoki me'yordan chetga chiqish. 

Umumiy muammolarga tishlarning kechikishi va yo'qligi, sut tishlarining chiqishi buzilishi kiradi 

[12,22]. 

Daun sindromi bo'lgan bolalar infektsiyalarga moyil. Infektsion xavfi (ayniqsa nafas olish yo'llari 

infektsiyalari) tufayli ular kasal qarindoshlari va boshqalar bilan keraksiz aloqa qilishdan himoyalangan. 
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Immunitet tizimining buzilishi odatda hujayra vositachiligidagi immunitet reaktsiyalari, fagotsitoz va 

Antikor hosil bo'lishining buzilishi bilan bog'liq: telperlar (SD4), nk hujayralarining kamayishi, 

interleykin 2 ishlab chiqarishning kamayishi; aylanma faollashtirilgan tk hujayralari, granulotsitlar va 

interleykin 6 sonining ko'payishi [16,25]. 

Bunday bolalar hissiy organlarning jiddiy kasalliklarini rivojlanish xavfi ostida, shuning uchun ular 

oftalmolog va KBB shifokori tomonidan instrumental tekshiruv ostida bir necha bor tekshiriladi [18,22]. 

Tug'ma katarakt, nistagmus, strabismus, glaukoma, keratokonus, blefarit va nazolakrimal 

etishmovchilik ko'z kasalliklari natijasida rivojlanishi mumkin. Nazolakrimal kanalning etishmovchiligi 

yoki obstruktsiyasi kon'yunktivit, lakrimatsiya bilan namoyon bo'ladi, nazolakrimal sumkani massaj 

qilish paytida ko'z yoshi yoki yiring chiqariladi. Konyunktivitning konservativ terapiyasi nazolakrimal 

sumkani massaj qilish va antibiotiklarni mahalliy davolashdan iborat. Ba'zi hollarda kanal tekshiriladi. 

Glaukomani erta tashxislash va jarrohlik yo'li bilan tuzatish zarur. Ko'z yamoqlari, ko'zoynaklar yoki 

ikkalasini birgalikda o'z vaqtida ishlatish strabismusni o'z vaqtida tuzatishga yordam beradi [22,25]. 

Bunday bolalarda eshitish qobiliyatini yo'qotish xavfi ko'pincha o'rta quloqdan suyuqlik chiqishi 

qiyinligidan kelib chiqadi. Takroriy otit eshitish qobiliyatini yo'qotishiga va natijada nutq 

rivojlanishining buzilishiga olib keladi. Quloq kanalida oltingugurt sekretsiyasining ko'payishi, eshitish 

suyaklaridagi mumkin bo'lgan nuqsonlar, eustaki naychasining disfunktsiyasi tufayli o'rta quloqda 

suyuqlikning haddan tashqari to'planishi. Hayotning 1-oyida audio yozuvlar va dinamiklar eshitish 

nazoratini ko'rsatadi. Davolash uchun ham jarrohlik usullari (adenektomiya), ham konservativ usullar 

(eustaki naychasini kateterizatsiya qilish, dori-darmonlarni davolash) qo'llaniladi [24,30]. 

Bolada qalqonsimon bez gormonlari darajasini tekshirish kerak (u kamayishi mumkin; tiroidni 

stimulyatsiya qiluvchi gormon– TSH darajasi baholanadi) va endokrinolog nazorati. Sinovsiz 

qalqonsimon bezning gormonal muvozanatini aniqlash qiyin. O'smirlik davrida Daun sindromi bo'lgan 

bolalarning yarmida qalqonsimon bez ishlashni to'xtatadi, ko'pchilik uchun - hatto undan ham oldinroq. 

Ortopedik patologiya. Daun sindromi bo'lgan bolalarda skolioz, kestirib, displazi, subluksatsiya yoki 

kestirib, dislokatsiya, patellar qattiqligi, tekis oyoqlar paydo bo'lishi mumkin. Tendonlar, xaftaga, 

suyaklar va terining muhim tarkibiy qismi bo'lgan kollagen oqsilining g'ayritabiiy tuzilishi xarakterlidir. 

Buning sababi shundaki, kollagen (VI) turlaridan biri 21-xromosomada joylashgan genda kodlangan 

(kollagen, VI tip, Alfa 2; SOL6A2; sitogenetik lokus 22-23). Ushbu genning haddan tashqari ko'payishi 

natijasi ligament apparatining zaifligi bo'lib, bu gipermobillik, bo'g'imlarning beqarorligi va ularning 

haddan tashqari harakatchanligiga olib keladi [16,19,22,28]. 

Servikal o'murtqa beqarorlik alohida muammo hisoblanadi. Mushaklar gipotoniyasi bilan birgalikda 

bo'g'imlarning beqarorligi hayotning dastlabki 10 yilida qo'pol va nozik vosita mahoratining rivojlanish 

tezligiga ta'sir qiladi. Katta bo'g'imlarning beqarorligi proprioseptiv sezgirlikning buzilishiga va 

harakatlarni muvofiqlashtirishda qiyinchiliklarga olib keladi. Daun sindromi bo'lgan bolalarda vosita 

qobiliyatlari oddiy bolalar singari rivojlanish bosqichlaridan o'tadi, ammo sezilarli darajada sekinroq. 

Proprioseptiv sezgirlikning buzilishi shikastlanishning kuchayishiga olib keladi. Og'riq, qo'l 

harakatlarini cheklash, boshni burish paytida og'riq, yurish, qo'llar yoki oyoqlarda uyqusizlik yoki 

qichishish paydo bo'lishi, ichak yoki siydik pufagining disfunktsiyasi, umurtqa pog'onasi 

rentgenogrammasi o'tkaziladi. Har qanday tibbiy muolajalar paytida bo'yin va umurtqa pog'onasining 

holatini kuzatish tavsiya etiladi. Bunday bolalar kundalik jismoniy faoliyatga muhtoj. Barcha bolalarga 

vaqti-vaqti bilan qon va siydik sinovlarining klinik ko'rsatkichlarini kuzatib borish tavsiya etiladi. 

Tug'ilgandan keyin Daun sindromi bo'lgan bolalar oq qon hujayralari va qizil qon tanachalari sonining 

ko'payishi bilan ajralib turadi [15,20,26]. 

Daun sindromi bo'lgan bolalar hali ham yoshligidan nevrolog tomonidan muntazam ravishda 

kuzatilishi kerak. Nevrologik holat, psixomotor va nutq funktsiyalarining rivojlanish darajasi 

baholanadi, agar kerak bo'lsa, elektroansefalografiya va boshqa maxsus tadqiqotlar o'tkaziladi 

[22,24,29]. 

Daun sindromining ramziy belgilaridan biri bu neyro-aqliy rivojlanishning kechikishi bo'lib, u 

birinchi navbatda nutqni rivojlantirishda zarur taraqqiyotning yo'qligi bilan namoyon bo'ladi. Kech 

bo'lsa-da, aksariyat bolalar yaxshi gapirishni o'rganadilar, ammo nutq qiyin bo'lsa ham, bolalar surrogat 

aloqa usullaridan foydalanishlari mumkin: imo-ishora tili, rasmlar, o'qish yoki hatto elektron aloqa. 

Xulq-atvorning buzilishi ko'pincha aloqa muammolari bilan bog'liq, ammo boshqa sabablarga, shu 

jumladan diqqat etishmasligi giperaktivligi buzilishi yoki autizmga qarama-qarshi bo'lishi mumkin. 

Nutq qobiliyatining kechikishi va yashirin haqorat autizmga qaraganda tez-tez uchraydi, ammo tashxis 
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qo'yishga shoshilmaslik kerak. Ijtimoiy yaqinlik va boshqa hamma narsani "yaxshi va yomon 

teginish"ga ajratish mavjud. Bu Daun sindromi bo'lgan bolalarning uyda, maktabda yoki tashqarida 

o'ynash va ishlashidagi farqni tushuntiradi [30]. 

Biznig xulosamiz shundan  iboratki Daun sindromi bo'lgan bolalarda ota-onalar bilan suhbatlar 

o'tkazishda va bunday bemorlarni boshqarish taktikasini aniqlashda e'tiborga olish kerak bo'lgan 

xususiyatlar o'zgaradi [25,27]. 

Xulosa 

Ushbu kasallikni chuqur tahliliy ilmiy tadqiqotlar hisobiga bemorlar sotsial adaptasiya jarayonini 

taminlash kata ilmiy vazifalardan biri bo’lib qolmoqda. Daun sindromi-bu konjenital xromosoma 

anomaliyasi (21-juft xromosomalarning trisomiyasi), bemorning o'ziga xos ko'rinishi va uning aql-

idrokining sezilarli pasayishi bilan tavsiflanadi. Boshqa o'zgarishlar, shu jumladan tug'ma nuqsonlar 

kamroq uchraydi, ammo ular asoratlarni keltirib chiqarishi va hatto maxsus davolanishni, shu jumladan 

dori-darmonlarni qo'llash va jarrohlik yordamini talab qilishi mumkin. 
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