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Xiilasa: Toqdim olunan mogalodo “Insan genetikasi” haqqinda genis molumat verilmis, insanda bas veran
bazi irsi xastaliklor nasildan-naslo kegmasi. Insan genetikasinin Gyranilma metodlarina genis yer verilmisdir.
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Summary: The article provides extensive information on the "human genetics", on the transition from
generation to generation of certain hereditary diseases in humans. The author reviewed several methods for

studying human genetics.
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Genetika ilo tibb elminin qarsiliglt alagasi,
insan irsiyyatinin Gyranilmasinin metodlari-ge-
noloji okizlik, sitogenetik vo biokimyavi metod-
lar1 hagqinda molumatlar sagirdlora dyrotmok.

Geneloji sxemlor, okizlorin, miixtalif xro-
mosom anomaliyalarmin fotosoKillori “Insanin
genetikas1” kinofilmi, kompiiter, mikroskop, in-
sanin Xxromosom preparati vo S.

Miihazirs, sagirdlorlo miisahiba.

Biologiya miiallimi dorso baslayarkan
miixtalif metodiki yanagmalari analiz etmoklo se-
¢im aparmali. ©vvalcodon ayani tadris vasaitlori
segir vo dorsin daha keyfiyyatli alinmasi {iglin
genetika elminin nozari vo praktik masalalorini
dorindan bilmakls onu yaxsi tadris etmolidir.
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Moalumdur ki, son illar genetika elmi g¢ox
inkisaf edib, yeni saholori formalasgib. Diizdiir,
imumi ganunauygunluq biitiin canlilar {igiin
eynidir. Ancaq buna baxmayaraq sagirdloro
heyvan va bitkilor alomina tasir gostoran genetik
ganunlarin insana totbiqi haqqinda molumat
verilir. Insanin genetikas1 sahosindo ¢alisanlari
hor seydon ovval insanin saglamligi, genetik
xastoliklorin ortaya ¢ixarilmasi vo aradan galdi-
rilmas1 moasalasi diistindiiriir.

Insanda rast golinon irsi xostoliklordon
danigmagqla biologiya miiallimi tibb elmi il bu
elmin garsiligli olagesini agib gostarmalidir.
Bunlarin bozilori sorh olunur. Insanda irsi xosto-
liklori sorti olaraq 3 qrupa bolmak olar:
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1. Cinsi xromosomlarla bagli olan xoSto-
liklor.

2. Somatik xromosomlarla slagodar olan
xastaliklor.

3. Genlords bas veran doyisilmalarlo bagh
olan xastaliklar.

Ovvoalca cinsi xromosomlarin artib-azal-
masi ila bas veran xastaliklor hagqinda malumat
verilmasi mogsadouygundur.

Klaynfelter xastaliyi. Bu xastalik oksaran
oglan usaqglarinda miisahido olunur. Belo xasto-
lorin hiiceyrolorindo 46 deyil, 47 xromosom
olur. Artiq xromosom y Xromosomunun hesabi-
nadir. Klaynfelter xoStonin cinsi xromosomlari
XXY olur. Burada 2 xromosomun olmasina
baxmayaraq y xromosomunun istiraki cinsiyyat-
li istigamatinds dayisir, yani Y dominantdir. Bu
sindromla Xastalonan adamlarda cinsiyyat ga-
nadlar1 normal inkisaf etmodiyindon dolsiiz
olurlar, zehni inkisafdan geri qalir, azgin olur,
hippoandrizim (azalslori zoif inkisaf edir, tiiklori
cixmir v s.) miisahids olunur.

Seresevski-Terner Xastaliyi. Qizlarda mii-
sahids olunur, onlarin hiiceyralorinds 46 yox 45
Xromosom, yani cinsi xromosomlardan biri (X
xromosomu) olur, digari isa olmur. Bels qizlarin
boyu qisa, bogazi yogun, ¢iyinlari enli, alt ¢one-
lori qisa, dos qofaslori isa diskvari olur. Dolsiiz
olurlar. Bazi qadinlarda iso X Xxromosomunun
artighgi, yani XXX (47 adoad xromosom) cinsi
xromosom dasti olur ki, onlarda ikinci cinsi ola-
motlor zoif inkisaf edir, agildan zoif olurlar.

Ikinci grup, yoni somatik xromosomlarda
gedon doyisilmalords bagli olan xastaliys isa
daun va trisomiya xastaliklorini gostormak olar.

Daun xastaliyi. Bu xastalik cinsi xromo-
somlarla olagadar deyil, yani somatik xromo-
somlarin artib-azalmasi noaticosindo bas verir.
Qeyd edilmoalidir ki, daun xastaliyi hor iki cins-
do tosadiif olunur. Insanda olan 21-ci ciit xro-
mosom meyoz prosesinda bir-birinden ayrilmar.
Somatik xromosomlarin belo artmasina trisomi-
ya deyilir. Belo xastalorin baslar1 balaca, ansale-
ri yasti, gozlori ¢opaki (¢opgozliilikk), boyunlar
qisa, boadanlori ilo otraflar1 arasinda qeyri-sim-

Azarbaycan Respublikasimin Tahsil Institutunun Elmi asarlori, Cild 85, Ne 7, 2018

metriklik olur, cinsi orqanlar1 zsif inkisaf edir,
zehni inkisafi geri qalir. Yuxarida sorh edilmis
proses 16-c1 xromosomda bas verarss onda tri-
somiya xastoliyi meydana ¢ixir. Belo xastalorin
skeletinds ¢oxlu qiisurlar olur.

Uciincii qrup xostoliklors, basqa sozlo
genlards bas veran doyisilmalors iso asagidaki-
lar1 misal gostarmok olar.

Fenilketonuriya Xxastaliyi — bir resessiv
genlo bagli olan xastalikdir. Miiayyanlosdirilib
ki, fenilalanilin oksidlosorok tirozin amin tursu-
Suna cevrilmasi miioyyan fermentlo slagodardir.
Bu isa xromosomlardan birinds yerlasan homin
genin normal allelinin tasirindon asilidir. Mutant
genin resessiv homoziqot halda tasiri naticasin-
do hamin ferment sintez edilir vo elo bu sabob-
don do fenilalanin oksidlogmir va triozins ¢evril-
mir. Naticado kamagilliq meydana ¢ixir.

Insanda anemiya xastaliyi do irsi xostolik-
dir. Xromosomdaki normal allel genin mutasi-
yaya ugramasi naticasinds ziilallarin molekulyar
qurulusu doyisir. Mutant hemogqlobinda kristal-
lasma getdiyindon ganmin eritositlorinds orag-
vari forma amoals golir. Belo adamlarin eritrosit-
lorinds oksigen dagima imkani azalir. Lakin bu
clir adamlara malyariya xastaliyino gars1 davam-
I1 olurlar. Eritorsitlorde oraqvari formanin mey-
dan ¢ixmast togribon 300-dok amin tursusundan
birinin digari ilo avaz edilmosi sayasinda olur.
Eritrositlori  oragvarilik cahatdon homozigot
adamlarin hemogqlobininds bir amin tursusunun
basqasi ilo avoz edilmasi naticasindo oraqvarilor
stiratlo dagilir. Bu iso ganyaranma prosesini sii-
ratlondirir-yoani dalaq boyiiyiir, tromboz va digar
patoloji hadisalora sobab olur ki, onun da yeku-
nu insanin Sliimiine sabab olur.

Irsi xostoliklorin meydana ¢ixmas1 miixto-
lif sabablordan olur. Masalan, tadgiqatlar gosto-
rir Ki, Xorgong Xastoliyinin boyiik oksariyyati
Xromosom abberasiyasi naticasindo meydana
cixir. Irsi xostoliklordon biri do hemofiliya xos-
toliyidir. Bu xastaliyin irson kegmosini miiallim
asagidaki formada 16vhays ¢okib gostorsa key-
fiyyatli alinar.
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XHXh X XHY
Saglam qadin
(xastalik dasiyicisi)

XHXh XHY
XHXH XHY XhXH
Saglam Saglam Saglam
gadin oglan qadin
(xastalik

dastyicisi)

Miollim sagirdlor qarsisinda belo sualla
cixis etmolidir. Usaqlar, bas bu Xastaliklor hansi
yolla tizo ¢ixartlir, dyronilir? Suala 6zii do ay-
dinliq gotirmalidir. Insanin genetikasini ¢oxsayli
metodlarla Gyronirlor. Bunlardan asagidakilar
geyd etmok olar.

1. Empirik  molumatlari
onlardan notico ¢ixarmaq

2. Sitoloji metod — xromosom va onlarda
bas veron doyismolori xiisusi qida miihitindo
yerlosdirmok.

3. Kultivasiya metodu — yani badondan
gotliriilmiis hiiceyralori xiisusi qida miihitinda
yetisdirmok.

4. Geneoloji metodu

5. Okizlarin irsiyyatini dyronmok isulu.

6. Biokimyoavi metod.

Bunlari bir gqodar sorh etmak vacibdir.

Insanlar osrlorlo miisahids apararaq hansi
olamatlorin dominant, hansinin resessiv olmasi
hagqinda diizgiin malumat oldo ediblor. Homin
molumatlara asasen usaq dogulmamisdan ovvol
mioyyan miithakimolor irali siirmok miimkiin-
diir. Bir ¢ox alamaotlor iso usaq diinyaya goldik-
doan sonra va ya insan miioyyan yas hoddino cat-
digdan sonra tozahiir edir. Sonradan miiayyan-
losdirildi ki, konkret olamati idaro edan genlor
miioyyan dovrdo foallagir.

Empirik molumatlar osasinda insanlarda
tiiklorin tiind rongi aciq rong iizorinds, qivrim
saclilar diiz sagliliq tizorinds, gara dorilik ag do-
rilik tizarinda, qara gozlilik mavi vo ala gozlii-
likk tizorinds, yaxindan vo uzaqdan gérmo nor-
mal goérma tzorinds, qalindodaqliliq nazikdo-
daqliliq iizarinds, irigozliiliik xirdagozliiliik {izo-
rinds, qisaboyluluq ucaboyluluq iizarinds, hi-

toplamaq va
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Valideyn genotipi

Saglam kisi
(xastalik dastyicisi)

Qagetlorin sorti isaralori
H - normal allel (dominant)
h - hemofiliya alleli (resessiv)
XX - gadin xromosomlari
X XY - kisi xromosomlari
Hemofiliya
kisi

pertoniya normal tozyiq tizorinds, normal vaziy-
yat hemofiliya iizorinds, normal esitmo anadan-
golmo karliq iizarinds, A,B vo AB gan gruplari-
nin O qan qrupu iizoerinds dominantliq toskil et-
Masi miioyyan edilmisdir.

Geneologiya metodu ilk dofs F. Halton to-
rofindon toklif olunub. Bu metod o zaman 6ziinii
dogruldur ki, irsi olamatlori dasiyan ford ata vo
ana torofdon olan bir nego acdadinin slamatlori-
ni nasilden-naslo Gtiira bilsin. Mahz nasil aga-
cinda kimin hans1 saboabdon diinyasini doyismo-
si, 0 xostaliklori irsi vo geyri-irsi olmasi va S.
hagqinda miifassal moalumat olmalidir. Bu me-
tod goncloarin ailo qurduglar1 zaman daha gorok-
lidir vo insan genetikasinin dyronilmasinds xii-
susi ohomiyyot dastyir.

Okizlor metodunun totbiqi insanin irsiyyati
ilo miihit arasindaki qarsiligl slagoni, okizlorin
monsoyindon asili olaraq irsi xostoliklorin ke-
cirilmasi Vo ya miioyyan Xastoliklora garsi me-
yilliliyi vo digor mosalolor agkar etmoya imkan
verir. ©kizlor mayalanmig bir yumurtadan vo ya
eyni vaxtda mayalanmig bir ne¢o yumurtadan
amoalo golir. Tobiidir ki, miixtalif genefonda daxil
olan (bir ne¢o yumurta hiiceyrasinin mayalan-
masindan amoalo golon okizlor noazardo tutulur)
okizlorlo vahid bir yumurta hiiceyrasindon amoalo
golon okizlorin hom morfoloji, ham do genetik
olamatlori forglonocok. Bozi olamatloro vo ya
xastoliklora  meyilliliyin - miiqayisasine  diggt
yetirok. Masalon, dovsandoqaqliq bir yumurta
okizlarinda 33% rast golindiyi halda miixtalif yu-
murta okizlarinda comi 5% rast galinir, ayriayag-
liliq birincilorde 32% oldugu halda ikincilordo
3%, sokorli diabet bir yumurta okizlorinds 65%
oldugu halda miixtolif yumurta okizlorinds 18%,
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psixoz birincilordo 96%, ikincilordo 19%, agil
zoifliyi birincilordo 97%, sonuncularda iss 37%
olur. Yoluxucu xastaliklora tutulma iss yuxarida
soyladiklorimizin oksino olaraq togriban borabor
olur. Masalon, bir yumurta okizlorinin qizilcaya
tutulma 98%, uygun olaraq iki yumurta akizlarin-
do iS2 94% olur: gy 6skiirok 97% vo 93%, difte-
riya 50%-o qars1 38%, pnevmaniya isa 58% qarsi
43% olur. Bir yumurta okizlorinin miixtolif so-
raitdo torbiys etdikdo onlarin vahid genefonda
malik olmalarina baxmayaraq morfoloji slamot-
lorindo oxsarliq davam edir, lakin zehni inkisa-
finda koskin forglor miisahido olunur. Bu iss
irsiyyatlo yanasi miihit amillorinin soxsiyyatin
formalagsmasinda miihiim rol oynamasinin siibut
edon faktlardan biridir.

Insanmin  genetikasinin ~ dyranilmasinin
sitogenetik metodu ilo xromosom dastinin
(kariotip adlanir), ayri-ayri xromosomlarda bas
veran dayisilmalor vo onlarin toratdiyi fosadlart
yeni miiasir metodlarla xromosomlarin molekul-
yar saviyyada dyranilmasi bir sira irsi xastalik-
lorin ortaya ¢ixarilmasina yardimgr olur. Sitoloji
metod kultivasiya metodu ils tizvi suratds slages-
dardir. Insan hiiceyrasini identifikasiya edib
gidali miihitds yetisdirmoklo onun inkisaf prose-
Sinin, boliiniib goxalmasini irsiyyatin problemls-
rini 6yranirlor. Bazi xastaliklorin (masalan, bad
xassali sisin) irsi olub olmamasini, orqanlarda
bas veron anomaliyalar vo onlarin etiologiyas,
monsayi haqqinda mealumati kultivasiya metodu
ilo alds edirlor.

Insanin genetikasmin dyronilmosindo mii-
toragqi metodlardan biri do biokimyavi metod-
dur. Bu metod yuxarida sadalananlarla miiqayi-
sado daha cavan, yeni bir yanagma tisuludur.

Molumdur ki, biitiin canlilarda oldugu
kimi insanda da daim maddolor va enerji miiba-
dilosi gedir. Ancaq proseslor biitiin insanlarda
heg do eyni formada getmir. Farglonmalor ham
normal, ham da patoloji olur. Masalon, miiayyan
bir ziilalin sintezi Abseronda yasayan insanda
bir ardicilligla getdiyi halda, Zaqatalada yasa-
yan insanda basqa ardicilliqla gedir, hor ikisi do
normal saviyyada olur. Patologiyaya goldikds
iSo doyisilmo mohz qeyri-normal istigamatdo
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getdiyindon, yani biokimyavi proseslarin ciddi
pozulmasindan toxuma vo orqanlarin 6z normal
funksiyasini yerino yetira bilmadiyinds bas ve-
rir. Masalon, madoalti vazin funksiyasinin po-
zulmasi, onun insulin sintezetma qgabiliyyatinin
bu va ya digor istigamotdos koskin doyismasi go-
karli va ya sokarsiz diabet xastaliyinin meydana
¢ixmasina sobab olur.

Insan genetikas1 haqqinda daha genis soy-
lomoak olardi, lakin miiallim vaxt bolgiisiinii elo
aparmalidir ki, todris olunan movzu elmi va
metodiki cohotdon tam ohato olunsun. Movzu
maraql1 vo sagirdlor torafindon yaxsi qavranildi-
gindan miisllim bir ne¢o sualla sinfo miiraciot
etmalidir.

1. Usaglar, genetika vo tibb elminin hansi
qarsiligh alagasindan sohbat etdik?

2. Insanin  genetikasmin  Syronilmasinin
no kimi shamiyyati var?

3. Hansi iisullarla insanin genetikasi-irsiy-
yati oyranilir?

4. Empirik molumatlar1 toplamaqla hansi
naticalora golmok olar vo onun genetika ils sla-
gosi necs yaranir?

5. Biokimyavi metodun mahiyyatini kim
sOyloyar?

Biitiin bunlar vo diger oxsar suallara ay-
dinliq gotirdikdon vo bozi basa diisiilmayan
problemloari bir daha izah etdikdon sonra ev tap-
sirig1 verilir.

Problemin aktualhg. indiki soraitdo insanin
saglamlig1 iigiin insanlarda basg veran irsi xostaliklo-
rin yranilmasi yollarinin miiayyan edilmasi, onlarin
toronmasinin osas Soboblorini agkara ¢ixarilmasi
tictin tibb elmi ilo birgs foaliyyat gostormok va bu
yolla insanin saglamliginin qorunmasi an vacib ma-
salolordon biri olmalidir.

Problemin yeniliyi. Biologiyanin tadrisi me-
todikasinin aktual problemlorinden biri olan * insan
genetikas1” movzusunun faal tolim metodlar ila
Oyranilmasi aragdirilir, samarsli yollari, metodlar
miioyyan edilir.

Problemin praktik shamiyyati. Sagirdlordo
Insan genetikas1” mévzusunun dyranilmasinin somo-
roli tisul vo yollarina dair kdmok edacok metodik
tovsiyalor verilmisdir.
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