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Annotatsiya: Ushbu maqolada prenatal diagnostika va genetik skriningning
zamonaviy tibbiyotdagi o‘rni, irsiy va xromosomal kasalliklarni erta aniqlashdagi
samaradorligi hamda reproduktiv salomatlikni yaxshilashdagi ahamiyati tahlil gilindi.
Tadgigotda invaziv va noinvaziv prenatal diagnostika usullarining afzalliklari, ularning
aniqlik darajasi, xavflilik ko‘rsatkichlari hamda klinik qo‘llanish sohalari ilmiy jihatdan
yoritildi. Shuningdek, ultratovush tekshiruvi, bioximik skrining va NIPT kabi molekulyar-
genetik testlarning xromosomal anomaliyalar (Daun sindromi, Edvards, Patau)ni
aniglashdagi diagnostik qiymati tahlil qilindi. Olingan ma’lumotlar prenatal skriningning
tug‘ma kasalliklarning oldini olishda, homila rivojlanishini kompleks baholashda va
perinatal xavflarni kamaytirishda muhim ahamiyatga ega ekanini ko‘rsatadi.

Kalit so‘zlar: prenatal diagnostika, genetik skrining, NIPT, invaziv usullar,
noinvaziv usullar, xromosomal anomaliyalar, Daun sindromi, Edvards sindromi, Patau
sindromi, molekulyar diagnostika.
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AHHoTamusi: B 1maHHOW cTaTbe mpoaHaIM3UpOBaHA POJb TPEHATATHHON
JAMArHOCTUKM W TEHETUYECKOTO CKPUHUHTa B COBPEMEHHOW MENWIIMHE, WX
3¢ (HEeKTUBHOCTH B paHHEM BBISBJICHHH HACIEACTBCHHBIX M XPOMOCOMHBIX 3a00JICBaHUH,
a TaKKe 3HAYCHHE ISl YIYUIICHHS PENpOayKTHBHOTO 370pOBbi. B mcciemoBanum
HAy9YHO PACKPBHITBI TPEUMYIIECTBA WHBA3UBHBIX W HEWHBA3MBHBIX  METOOB
MpeHaTATbHON JUATHOCTUKH, UX TOYHOCTh, YPOBEHBb PHUCKA M O0JACTH KIMHHYECKOTO
nmpuUMeHeHus. Takke pacCMOTpEeHa JUArHOCTUYECKas IEHHOCTh MOJICKYJISIPHO-
TeHETUYECKUX TECTOB, TAaKMX KakK YJIbTPAa3BYKOBOE HCCIEAOBAHHE, OMOXMMHUYECKUUN
ckpuauHT U NIPT, B BBISBJICHUH XpOMOCOMHBIX aHoMmanuit (cuaapom Down syndrome,
cuHapoM Onpapjca, cunapoM I[laray). IlomydeHHble JaHHBIE TOKa3bIBAIOT, YTO
MpeHaTaIbHBIA CKPUHUHT UMEET Ba)XKHOE 3HAYEHHUE B MPOPUIAKTUKE BPOKIAEHHBIX
3a001€BaHNH, KOMIUIEKCHOW OIICHKE Pa3BUTHS IIOJa W CHUKCHUHU TEPUHATATBHBIX
PHUCKOB.

KuioueBble cjioBa: npeHataabHas AMArHOCTUKA, TeHeTHUeCKui CKkpuHUHT, NIPT,
WHBA3UBHBIE METOJIbl, HEMHBA3WBHBIE METOJ/bl, XPOMOCOMHbBIC AHOMAJIUH, CHUHAPOM
HayHna, cunapom Dasapzaca, cuaapom llaray, MosiekynsipHast IMarHOCTHKA.

Abstract: This article analyzes the role of prenatal diagnostics and genetic
screening in modern medicine, their effectiveness in the early detection of hereditary and
chromosomal disorders, and their importance in improving reproductive health. The study
scientifically examines the advantages of invasive and non-invasive prenatal diagnostic
methods, their accuracy, risk levels, and clinical applications. The diagnostic value of
molecular-genetic tests such as ultrasound examination, biochemical screening, and NIPT
in detecting chromosomal abnormalities (Down syndrome, Edwards syndrome, Patau
syndrome) is also discussed. The obtained data demonstrate that prenatal screening plays
a significant role in preventing congenital disorders, providing a comprehensive
assessment of fetal development, and reducing perinatal risks.

Keywords: prenatal diagnostics, genetic screening, NIPT, invasive methods, non-
invasive methods, chromosomal abnormalities, Down syndrome, Edwards syndrome,
Patau syndrome, molecular diagnostics.
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Prenatal diagnostika va genetik skrining zamonaviy tibbiyotning eng tez
rivojlanayotgan yo‘nalishlaridan biri bo‘lib, homila rivojlanishidagi irsiy va xromosomal
nugsonlarni erta aniglash imkonini beradi. Reproduktiv yoshdagi ayollar orasida tug‘ma
anomaliyalar, irsiy kasalliklar va xromosoma sindromlari uchrash chastotasining ortib
borayotgani ushbu sohada aniq, xavfsiz va yuqori samarali diagnostika usullariga
ehtiyojni kuchaytirmoqda. Aynigsa, homilaning ilk haftalaridayoq genetik skrining
o‘tkazish orqali prenatal davrda xavf omillarini aniqlash, kasalliklarni erta tashxislash va
zarur Kklinik choralarni belgilash imkoniyati oshmoqgda. Hozirgi kunda prenatal
diagnostika invaziv (amniyosentez, xorion biopsiyasi) va noinvaziv (ultratovush
tekshiruvi, biokimyoviy skrining, NIPT) usullarga bo‘linadi. Ulardan noinvaziv prenatal
testlar (NIPT) homilaning erkin DNK fragmentlarini aniglash imkoniyati tufayli
xavfsizlik, aniqlik va erta tashxis qo‘yishning eng magbul shakliga aylanmoqda.
Xromosomal anomaliyalar — xususan, Daun Edvards va Patau sindromlarini aniglashda
ushbu testlarning diagnostik sezgirligi 99% gacha yetishi ilmiy adabiyotlarda keng
yoritilgan. Prenatal skriningning ahamiyati nafagat tug‘ma kasalliklar xavfini aniqlash,
balki ota-onalarni xabardor gilish, homila rivojlanishini kuzatish va perinatal xavflarning
oldini olishda muhim o‘rin tutadi. Shuning uchun ushbu mavzu tibbiy biologiya, klinik
genetika va prenatal tibbiyotda dolzarb ilmiy yo‘nalish hisoblanadi.

Tadgigot metodlari. Ushbu tadgigot prenatal diagnostika va genetik skriningning
samaradorligini baholashga qaratilgan bo‘lib, ilmiy manbalar tahlili, statistik
ma’lumotlarni solishtirish va mavjud diagnostik usullarni taqqoslash metodlaridan
foydalanildi. Tadgiqot quyidagi bosgichlarda amalga oshirildi: Prenatal diagnostika
bo‘yicha ilmiy maqolalar, klinik ko‘rsatmalar, genetik tahlil natijalari va zamonaviy
diagnostik texnologiyalar haqgidagi manbalar o‘rganildi. Xususan, invaziv va noinvaziv
usullar bo‘yicha xalgaro klinik protokollar solishtirildi. Prenatal skriningning asosiy
yo‘nalishlari quyidagi mezonlar bo‘yicha tahlil qilindi: tashxis qo‘yish davri (1-chorak
yoki 2-chorak), sezgirlik va o°‘ziga xoslik ko‘rsatkichlari, homila uchun xavf darajasi,
klinik qo‘llanish doirasi. Bu mezonlar asosida ultratovush tekshiruvi, biokimyoviy
skrining, NIPT, amniyosentez va xorion biopsiyasi tagqoslandi. NIPT testi asosida homila
DNK sini aniglash texnologiyalari (massiv sekvenslash, cfDNA tahlili) bo‘yicha mavjud
ma’lumotlar o‘rganildi. Testlarning diagnostik sezgirligi va aniqlik darajasi ilmiy
ma’lumotlar asosida baholandi. Xromosomal anomaliyalar — Daun Edvards va Patau
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sindromlarining uchrash chastotasi, prenatal skrining orgali erta aniqlanish ko‘rsatkichlari
va natijalarining klinik samaradorligi solishtirildi. Prenatal diagnostika natijalarining
homiladorlikni boshqarish, perinatal xavflarni kamaytirish va profilaktik tavsiyalar ishlab
chiqishdagi roli bo‘yicha amaliy qo‘llanmalar o‘rganildi.

Tadqiqot natijalari prenatal diagnostika va genetik skriningning zamonaviy
tibbiyotdagi o‘rni tobora oshib borayotganini ko‘rsatdi. Olingan ma’lumotlar shuni
tasdigladiki, prenatal davrda xromosomal anomaliyalarni aniglash uchun noinvaziv va
invaziv usullarni kompleks qo‘llash homila salomatligini baholashda eng samarali
strategiyadir. Ayniqgsa, NIPT testlarining yuqori sezgirlik va o‘ziga xoslik ko‘rsatkichlari
ularni erta diagnostikada asosiy usullar gatoriga olib chigmogda. NIPTning keng
qo‘llanilishi nafaqgat diagnostik samaradorlikni oshiradi, balki invaziv protseduralarga
bo‘lgan ehtiyojni sezilarli darajada kamaytiradi. Klinik amaliyotda bu homilador ayol
uchun xavfsizlikning oshishi, stressning kamayishi va perinatal xavflarning pasayishiga
olib keladi. Birog NIPT natijalarining ijobiy chiqgan holatlarida yakuniy tashxis uchun
invaziv metodlar talab etilishi, genetik maslahatchilarning roli haligacha muhimligini
anglatadi. Biokimyoviy skrining va ultratovush tekshiruvlari ommaviy tibbiyot
amaliyotida qo‘llanishi oson, iqtisodiy jihatdan magbul va ma’lumot beruvchanligi bilan
prenatal tibbiyotning zarur komponenti bo‘lib qolmoqda. Biroq, ular yakka holda yuqori
aniqlik bermasligi sababli, NIPT bilan kombinatsiyalashgan skrining tizimini joriy etish
eng optimal yondashuv sifatida ko‘rilmogda. Tadgigot shuningdek, prenatal
diagnostikaning nafagat kasalliklarni aniglash, balki homila rivojlanishidagi turli
funksional va anatomik o‘zgarishlarni erta bosqichda aniglab, homiladorlikni to‘g‘ri
boshqarishdagi rolini yoritadi. Xomilaning bo‘yin orqa qismi o‘lchami, yurak faoliyati
yoki suyak uzunligidagi o‘zgarishlar ko‘plab xromosomal anomaliyalar uchun dastlabki
klinik markerlar sifatida muhim ahamiyatga ega.

XULOSA

Tadgigot prenatal diagnostika va genetik skriningning tug‘ma xromosomal
kasalliklarni erta aniglashdagi dolzarb ahamiyatini yana bir bor tasdigladi. Olingan
natijalar shuni ko‘rsatdiki, noinvaziv prenatal testlar (NIPT), ultratovush skriningi va
biokimyoviy tahlillarni kompleks qo‘llash homila rivojlanishidagi nuqsonlarni erta
aniglash imkoniyatini sezilarli darajada oshiradi. NIPTning yuqori sezgirlik darajasi va
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xavfsizligi uni zamonaviy prenatal diagnostikaning asosiy komponentlaridan biriga
aylantirgan bo‘lsa, invaziv usullar yakuniy tashxis qo‘yishda muhim rol o‘ynaydi.
Prenatal diagnostikaning keng qo‘llanishi perinatal xavflarni kamaytirish, homiladorlikni
to‘g‘ri boshqarish, sog‘lom avlodni shakllantirish va tug‘ma kasalliklarning oldini olishga
sezilarli ta’sir ko‘rsatadi. Shu bilan birga, prenatal skrining jarayonida axloqiy va
psixologik masalalarga e’tibor qaratish, genetik ma’lumotlarning maxfiyligi va
bemorlarning ongli ravishda qaror gqabul gilishi uchun to‘liq ma’lumot berilishi muhimdir.
Kelajakda genetik texnologiyalarning rivojlanishi prenatal diagnostikaning yanada aniq,
arzon va keng ommalashgan ko‘rinishga ega bo‘lishini ta’minlaydi. Shu bois ushbu
yo‘nalishda ilmiy izlanishlarni davom ettirish va klinik amaliyotni takomillashtirish juda
muhim hisoblanadi.
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