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Uzun illor orzinds todqgiqat¢ilart Daun sindromunun yaranma saboblori maraqlandirirdi.
Lakin, 21-ci ciit xromosomunu basqa bir ciito yapismaga na vadar edir sualina cavab hals do
tapilmayib. Daun sindromunun yaranmasina gotirib ¢ixaran miimkiin soboblor kimi bir sira
amillor nazordon keg¢irilmisdir. Bir ¢ox todqiqatgilar belo gonaoto golmislor ki, usagin Daun
sindromu ilo diinyaya golmasins asas sobab ananin yasi1 ola bilor.

Artig molum oldugu kimi qiz usaqlar1 miioyyon sayda yumurta hiiceyralorlo diinyaya
galirlor vo biitiin hoyatlar1 boyu yeni yumurta hiiceyralor yaranmir. Halo embrion dovriinden
yumurta hiiceyralordo meyoz prosesi baslayir. Ovulyasiyaya yaxin bir miiddstdo meyoz
prosesi bitono godor har bir yumurta hiiceyro “gézlomo voziyyati’ndo olur. Cox gliman ki,
yumurta hiiceyrolor qocaldigca vo uzun miiddot orzindo meyoz zamani ‘“gézlomo
vaziyyati”’ndo olduqgca, xromosomlarin yapisqanligi vo diizgiin olmayan boliinmasi bas verir.
Tadqiqatlar siibut edir ki, qadin yaslasdiqca, yumurta hiiceyralorin problemli bdliinmasi
ehtimali artir. Lakin gonc analarin da Daun sindromlu usaqlart diinyaya goldiyi faktdir.

Tadqiqatgilar ananin yasindan basqa otraf miihitin bir sira amillarinin vo soxsi vardislorin
do xromosomlarin diizgiin béliinmomasing tasir eds bilocayini tadqiq etmislor. Ehtimal olunur
ki, nikotin yumurta hiiceyronin ganla tochizatini pozur, nsticodo meyoz zamanm fosadlar
yaranaraq hipoksiya (oksigen catismazligi) bas verir. Todgiqat¢ilar radiasiyanin ananin
orqanizming tosirini ilo Daun sindromlu korpanin diinyaya golmosi arasinda slaqo axtararaq
bir sira arasdirmalar aparsalar da, bir-birino zidd olan va forqli naticolor oldo etmislor.
Homg¢inin Daun sindromlu usagin diinyaya golmosindo atanin rolu da demok olar ki, tam
aragdirilmamigdir. Bozi alimlorin fikrinco, ata yetkin hoyati orzindo miitomadi olaraq yeni
spermatazoidlor yaratmagina baxmayaraq “yapisqan” genlorin yaranmasina genetik meylli
ola bilar.

Ailado Daun sindromlu usaq diinyaya goldikdo valideynlori sonraki usagin da belo bir
diagnozla olub-olmayacagi narahat etmoyo baslayir. Cavab Daun sindromunun formasindan
va ailonin genealoji tarixindon asilidir. Birinci usaq Daun sindromlu olduqda ikincinin do bu
diagnozla dogulmasi ehtimali 1:100 nisbatindadir. Bu nisbat ananin yasi 40 vo daha artiq
oldugda yiiksok ehtimaldir. Umumiyyatle, 40 yasindan sonra, artiq ailodo Daun sindromlu
usagin olub-olmamasindan asili olmayaraq, biitiin qadinlar ii¢iin risk amili yiiksokdir. Alimlor
hesab edirlor ki, bazi gadinlarda xromosomlarin bdliinmozliyino (ayrilmamasina) genetik
meyllilik moévcuddur. Anada vo ya atada (hotta valideynlordo Daun sindromu olmasa da)
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mozaisizm naticasinds normal xromosom yi1gimli reproduktiv hiiceyrslorla (spermatazoidlor
vo ya yumurta hiiceyrolor) yanasi bir ne¢o trisomiya-21 xromosomlu hiiceyrolorin do olmasi
ayri-ayr1 clitliiklordo Daun sindromlu kérpanin tokrar diinyaya golmasi riskini yiiksok edir.

Ailodo Daun sindromunun translokasiya formasi olan usaq varsa, bu sindromun tokrar
tozahiirlinlin olmas1 riski valideynlordo balanslasmis translokasiya olmadigda 1:100
nisbatindo olur. Ogor valideynlords balanslasmis translokasiya varsa, Daun sindromunun
tokrar1 riski dofalorlo artir. Bu risk dasiyici valideynin cinsindo bilavasito asilidir. ©gor
dastyict anadirsa risk 1:10 nisbatindo, ogor dastyici atadirsa 1:20 nisbotinds ehtimal olunur.

Usagda Daun sindromunun hansi fomasinin olmasini miioyyon etmok ii¢lin usagin vo onun
valideynlorinin kariotipinin genetik miiayinasi aparilmalidir. ©gar valideynlarin kariotipinda
balanslagsmis translokasiya askar olunarsa, onlarin usaqlarinin da dasiyict olacaqlart ehtimal
olunur. Ogor usaqda trisomiya - 21-in translokasiya formasi askar olunmursa, onda
valideynlorin vo ya digor usaqlarin kariotipini todqiq etmoys ehtiyac olmur. Golocok
valideyndo balanslasmig translokasiya olduqda, miasir reproduktiv texnologiyalar
mayalanmis yumurta hiiceyroni Daun sindromunun vo ya diger xromosom pozulmasinin
olmasimi halo implantasiyadan avval agkar etmok imkani verir. Daun sindromunun prenatal
diagnostikas1 ails {i¢iin asagidaki imkanlar1 yaradir :

— Daun sindromunun tobistini dyronmak ;

— Eyni regionda yasayan Daun sindromlu o6vladlari olan diger valideynlorlo slago
yaratmag;

— Dogus zamani1 miivafiq tibb personalinin istirakini tomin etmok (mosalon, usaqda iirok
catismazlig1 olacagi molum olarsa);

— Erkeon inkisaf imkanlar1 vo comiyyatds olan dostok iisullari ils tanis olmag;

— Ailoni vo otrafindakilart usagin diinyaya golisino emosional hazirlamag.

Skrining testlor ABS-da standart proseduradir. Embrionda Daun sindromunun vo ya her
hanst bir diger pozulma riskinin olub-olmadigini toyin etmok {ii¢lin hor bir hamilo gadina
skrining-testlordon ke¢mok toklif olunur. Adoton hokimlor kimin olave olaraq prenatal
miayinodan ke¢mayinin vacib oldugunu miioyyanlosdirmok {igiin bu testlordon istifads edirlor.
Skrining-testlorin kdmayilo Daun sindromunun olmasini 100%-dok toyin etmok miimkiin
deyil. Skrining-testlorin on genis yayilmis novlorino ananin qanmnin analizi vo ultrasss
milayinadir. Normalda hamilaliyin ilk trimestrindo qadinin hor iki miiayinadon keg¢moyi
maslohatdir. Lakin hamils qadinlar 6z se¢imlorinds azaddirlar vo miiayinoe noviinii 6z istoklori
ilo da seco bilarlor.

Embrionun Daun sindromu va sinir borusu qiisurlar (spina bifida- foqers yarig1) riskine
na dorocads meylli oldugunu toyin edon miixtslif prenatal gan analizi ndvlori var. Embrionda
Daun sindromunun moévcudlugunun daqiq gqiymetlondirilmasi dérdkomponentli — skrining
vasitosilo miimkiindiir. Bu ananin qaninda dord terkibin saviyyesinin sads analizidir: alfa-
fetoprotein (AFP), insanin xorioniki qonodotropini (IXQ), konyugasiya olunmamis estirol va
A-ingibin. Alfa-fetoprotein (AFP)- hor bir embrion torofindon ifraz olunaraq ananin ganina
vo amniotik mayeyo kecon ziilaldir. Ananin gqaninda AFP-nin asagi soviyyasi Daun
sindromunun, yuxari soviyyasi is9 fagara yariginin olmasinin gostoricisidir. Bu sobobdon AFP
marker adlanir. Ananin qaninda olan hor dérd komponentin &lgiilmosi embrionda Daun
sindromunun vo ya digor anadangoalms qiisurlarin yaranmasini daqiq prognozlasdirmaga
imkan verir. Hamilo qadinlara on besinci hoafto ilo iyirminci hafto arasinda dord komponentli
testdon kegmok toklif edilir. Lakin bu miayinonin altinct vo sokkizinci hofto arasinda
kecirilmasi daha doaqiq naticalor olde etmoays imkan verir. Bu diagnostik test deyil. Onun
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vozifasi usaqda bu vo ya digor genetik patalogiyanin olub-olmayacagi ehtimalint miioyyon
etmokdir. Skrining-testin noticolori anan1 vo hokimi usaqda genetik pozulmalarin yaranmasi
riskinin yiliksok olmasi vo ya oksina belo bir tohliikkonin timumiyystls olmamasi1 haqqinda
xabordarliq edir. Hokimlor gan analizinin naticalorini qiymatlondirarken bir ¢ox amillari, o
climlodon, hamilolik miiddstini, ananin siqaret ¢okib-cokmomasini, ananin xronoloji yasini,
iki vo ya daha artiq embrionun movcudlugunu nozors alirlar. ©gor naticolor normaya uygun
golmirss, bu zaman embrionun yasini toyin etmok vo anatomik anomaliyalarin mévcudlugunu
ayird etmok ii¢lin ultrasos miiayino toyin olunur. Qan analizi Daun sindromlu usagin diinyaya
golmo riskinin boyiikk oldugunu tosdiq edorss, bu zaman ananin yasi nozors alinaraq
amniosentez kegirilmasi tovsiyo olunur. Dordkomponentli analiz skrininq testlors aiddir, buna
géro do yanlis miisbot notico ehtimalini istisna etmok olmaz. Bu o demokdir ki, testin
naticolori hor hansi bir anadangolmo qiisurun olmadigi halda, onun moévcudlugu haqqinda
xobar vers bilor. Dérdkomponentli analizin doqiqliyi 86 % togkil edir.

Ultrasos miiayino-hamilolik zamani ananin ¢anaq orqanlarmin vo embrionun vizual
miisahido metodudur. Bu embrionun tohliikosiz, geyri invaziv, doqiq vo gonastli miiayino
tisuludur. Ultrasas aparat1 yliksoktezlikli sos dalgalar1 otiiriir vo homin dal@alar orqanizmin
toxumalar1 torofindon miixtolif ciir oks olunur. ©lds olunan molumat tohlil olunaraq ultrasas
sokillor formasinda manitora ¢ixarilir. Prenatal ultrasos miiayinodon hamilolik dvriinds
embrionun vaziyyastinin giymetlondirilmasi, botndaxili yasin toyin olunmasi, okizlorin ayird
edilmosi, embrionun inkisafi vo iiroyinin islomosino nozarst, eloco do rliseymin inkisaf
quisurlarinin - monitoringi  liglin  genis istifado edilir. Prenatal ultrasos miiayino
dordkomponentli skrininqin naticolori normani ¢ox asdiqda xiisusilo tovsiyo olunur.
Tadqiqatlar gostorir ki, xromosom pozulmalari olan embrionlarda boyunun arxa torafindo dori
gati hoddindon artiq qalin olur, burun siimiiyii iso inkisafdan gqalir. Hamiloliyin ilk
trimestrindo ultrasos miiayinonin kémayilo hokimlor usagin boynunun arxa hissasindo dorialti
mayenin miqdarint 6l¢o bilorlor. ©gor boyunun qalinligr 3 millimetrdon artigdirsa, bu Daun
sindromunun va ya digor xromosom pozulmalarinin olmasina dslalst edir. Belo miiayinslor
miirokkob skanerlorlo ultrasos exoqrafiya iizro yiiksok soviyyoli miitoxassislor torafindon
aparilmalidir.

Biitiin hamilalors tovsiyo olunan skrining-testlordon basqa iki daha doqiq invaziv prenatal
milayina yollar1 var: amniosentez vo xorionun biopsiyasi. Bozi hallarda kordosentezdon do
istifado olunur. Bu prenatal miiayina embrionun holo botndaxili dovrds xromosom y1gimini
miioyyon etmaya imkan verir. Son dovrloradak bu testlor bir qayda olaraq, ancaq 35 yasdan
yuxari analara toklif olunurdu. Bels ki, bu yasda Daun sindromlu usagin anadan olma riski
daha yiiksokdir.

Amniosentez hamiloliyin 15-ci hoftosi ilo 17-ci hoftosi arasinda kegcirilir. Prosedurun
ovvalinds hakim ultrasos vasitosilo embrionu, usaqligi, plasentani, amniotik mayeni miiayina
edir. Prosedur zamani ananin garin boslugundan usaqligina kegorok ¢ox nazik iyno vasitasilo
analiz {igiin bir qodor amniotik maye gotiiriiliir. Amniotik mayeds embrion hiiceyralori
oldugundan hokimlor xromosom yigimini todqiq edorok usagda Daun sindromunun va ya
digor hor hansi bir genetik pozulmanin olmasini toyin eds bilorlor. Amniosentezin naticalori
12-14 giin orzindo oldo olunur va daha doqiq molumat verir. ilk dofs amniosentezdon XX
asrin 60-c1 illorinin sonunda istifado etmoyo baslamislar. O dévrdon etibaron 100 000-larlo
hamilo qadin bu prosedurdan keg¢ib. Bu prosedurun tohliikkesiz vo siradan biri olduguna
baxmayaraq, ki¢ik faizlo fosadlar qeydo alinib. Fosadlar arasinda 1:200 nisbatdo hamilsliyin
pozulmasina, qicolmalara, ganaxmalara tosadiif olunur .
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Xorionun biopsiyast hamilsliyin birinci trimestrinds X-XI hoftolor arasinda kecirilon
prenatal diagnostikadir. Bu diagnostikanin amniosentezo nozoron daha miiasir olmasina
baxmayaraq, xorionun biopsiyast ancaq tocriibali hokim torofindon vo mohz bu sahads
miitoxassislor torofindon toxumalarin laboratoriyada todqiq olundugu toqdirdo doqiq veo
tohliikosiz ola bilor. Amniosentezds oldugu kimi bu prosedur da qadinin vo embrionun
ultrasos miiayinosi ilo baslayir. Bundan sonra qarin boslugundan nazik iyna vasitosilo xorion
villorindon (plasenta toxumasindan téromolor) bir godor niimune gotiriiliir. Villorin
hiiceyrolori embrionun toxumasi oldugundan xromosom yigimint todqiq etmok olar.
Naticolorin oldo olunmasma 7-10 giin vaxt lazim olur. Bir sira hallarda, mosolon
mohdudlasdirilmis  plasentar mozaisizm olduqda xorionun biopsiyast  vasitasilo
diagnozlagdirma ¢atinlosir. Belo oldugda mozaisizm ancaq plasentada mévcud oldugu halda
embrionda olmaya bilor. Amniosentez prosedurundan forqli olaraq xorionun biopsiyasindan
sonra hamiloliyin pozulmasi vo ya infeksiya, qanaxma, amniotik mayenin axmast kimi digor
fosadlara daha tez-tez rast golinir. Bir sira hallarda iso xorionun biopsiyasinin ¢ox erkon
vaxtda keg¢irilmosi oynaqlarinda anomaliyalar olan (sl vo ya ayaqlarda barmaqlarin olmamast)
usaqlarin diinyaya golmosing sobab olmusdur. Buna gora do bu prosedur ancaq hamilaliyin X
hoaftoesindon sonra tovsiys olunur.

Kordosentez embrion usaqliqgda yerlosorkon gobok ciyasi vasitosilo qan niimunosinin
gotiiriilmasi prosedurudur. Qan niimunosinin doridon umbikal gotiiriilmasi invaziv olaraq
giindolik diagnostik prosedur sayilmir. ©gor embrionda tocili olaraq bu vo ya digor gan
xostoliyinin ehtimali riski qiymatlondirilmalidirss, ya da xromosom analizi vacibdirso
kordosentez toyin olunur. Bu miayinonin naticolori ¢ox doqiq olsa da, ondan sonra
hamilsliyin pozulmasi riski ola bilor. Bu diagnostika hamilsliyin son haftslorinds, adoton 18-
ci hoftodon sonra kegirilir.

Magqalonin aktualh@l. Moqgalo Daun sindromunun yaranma saboblorinin arasdirilmasi
baximindan aktual chomiyyat kosb edir.

Magqalonin elmi yeniliyi. Elmi yenilik ondan ibaratdir ki, maqalode miixtalif todqiqatlarin
naticoaloring istinad edilmisdir.

Magqalonin praktik shomiyyati va tatbiqi. Prenatal testlor hamilsliyin ilk morhalslorinds
embrionun xromosom yigimini tadqiq etmok imkaninmi verir. Daun sindromunun prenatal
testlosdirdirilmasinin biitiin névlori pasiyentin 6z razilig ils kegirilir. Hor bir halda hokim hor
bir prosedurun, fosadlari, monfi vo ya miisbat naticalori haqda pasiyento otrafli molumat
vermolidir.
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S. Abasova
IIpenarajnpbHasi AMAarHOCTUKA cuHAPOMa /layHa

Pe3iome

['eneTnueckoe uccleOBaHME KapuOTHIla peOEHKAa M €ro POJHUTENeH JOIDKHO OBITh
BBIIOJIHEHO Uil omnpeneneHus cuHzapoma Jlayna. Ecnm y poauteneil oOHapyxuTcs
cOanmaHcupoBaHHAs TpAHCIOKAaNMsA, TO WX JETH, BEPOSATHO, OYIyT HOCHTEISIMH 3TOTO
cu"apoma. Ecinu y peGenka He Tpucomus 21, To HET HEOOXOAMMOCTHU UCCIIEA0BATh KAPHOTHIL
poauTeNel Win Ipyrux jaereil B cembe. Ecim Oymymuii poautens uMeeT cOaTaHCHPOBAHHYIO
TPaHCIIOKALHIO, COBPEMEHHBIE PENPOAYKTUBHBIE TEXHOJIOTMH IIO3BOJISIOT B
OIIJIOJJOTBOPEHHOH SHIEKIIETKE OOHAPYKUTh CHHIpoOM JlayHa WM Jpyrue XpOMOCOMHBIE
ne(eKThl nepesl UMIJIaHTalueH.

S. Abasova
Prenatal Diagnosis of Down syndrome

Summary

A genetic study of the cerotype of the child and his parents should be performed to
determine the Down syndrome. If the parents find a balanced translocation, then their children
are likely to be carriers of this syndrome. If the child does not have trisomy 21, then there is
no need to investigate the cerotype of parents or other children in the family. If the future
parent has a balanced translocation, modern reproductive technologies allow Down syndrome
or other chromosomal defects to be detected in the fertilized egg before implantation.
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