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Isin ad

Qeyri-sindromal miopiyalarda torlu gisanin reqmatogen
gopmasinin Klinik va genetik risk faktorlari

Problem

Torlu gisanin reqmatogen qopmalar1 (TRQ)gormanin kaskin
azalmasina, olilliys sabab olan, tacili, yuksak texnologiyali,
carrahi mialica tolob edan bir xastalikdir. Miopiyali xaStalorda
TRQ —nin profilaktikasi, onun prognozlasdirilmasi va erkan
mualicasini tamin edacak klinik va genetik sobablorin daha genis
dyranilmasins ehtiyac vardir. Bu patologiyanin assosiasiya oldugu
giiman edilon LRPAP1 gen mutasiyasiyasinin, klinik risk
faktorlarinin onun bas vermasina tasiri mioyyan edilmomisdir.

Mogsad

Dissertasiya isinin magsadi geyri-sindromal miopiya fonunda bas
veran TRQ hallarinda, LRPAP1 geninda resessiv mutasiya ilo
assosiasiya olmasinin miioyyan edilmasi, bazi refraktiv oftalmoloji
omoliyyatlarin TRQ-nin yaranmasina tasirinin gyranilmasi.

Obyekt va mudaxilalar —
(xasta qruplari va
mudaxilalar/proseduralar)

Qarsiya qoyulan moqsada ¢atmaq uguln retrospektiv kohort
arasdirma, oftalmoloji, genetik laborator miiayino tisullarinin
gostaricilorin muxtalif qruplar arasinda miiqayisali tohlili
aparilacaqdir.

Nozordos tutulmus arasdirma tisullarindan istifado etmaklo geyri
sindromal miopiyalarda TRQ ilo 82 xasta: 1) Refraktiv carrahiyys
amoaliyyatlarindan sonra miopiyali xaStalords TRQ ilo 31 xasts; 2)
Miopiyaya moxsus spesifik periferik g6z dibi patologiyasi vo
lazer mialicasi almis 17 xasts; 3) Heg bir oftalmoloji omaliyyat va
mualico aparilmamis miopiyali 17 Xasto; 4) Mugayisa grupu Kimi
miopiyasi olmayan TRQ ilo 17 xasto todgigata calb olunacaqdir.

Osas giymatlondirma
kriteriyasi vo onun 6lgmo
metodu

1.Refraktiv corrahiyys omsliyyatlarindan sonra miopiyali
xastalords TRQ va onun rast galinma tezliyinin 6yranilmasi 2.Heg
bir oftalmoloji coarrahiyys amaliyyatina moruz galmayan
miopiyali xastalordo TRQ-nin rast golinma tezliyinin dyranilmasi.
3. Miopiyaya moxsus spesifik periferik géz dibi patologiyasi olan
xastalorin lazer mualicasindon sonraki izlonmoasi vo onlarda TRQ-
nin tosadif olunma tezliyinin arasdirilmasi. 4. Miopiyasi olmayan
xastalords TRQ-nin rast golinma tezliyinin dyroanilmasi.

5. Har 4 grupda gopmanin klinik bas verma Sabablarinin
aragdirilmasi. Biitiin bu xastalorin ailo anamnezinin toplanmas.
6.1, 11 va IV grupda torlu qisa qopmasi ilo assosiasiyali LRPAP1
geninda resessiv mutasiyanin muiayyon edilmasi.

Olave giymatlondirmo
kriteriyalar1 va onlarin
6lgma metodlari

Torlu gisanin Optik Koherent G6z Tomogqrafiyas: (OKT) tsulu ila
giymatlondirilmasi.




Acar sozlor

torlu gisanin reqmatogen qopmasi, miopiya, geyri-sindromal
miopiya, LRPAP1, LRPAP1 geninds resessiv mutasiyalar , gohum
nikahlar, irsi goz xastaliyi, refraktiv carrahiyys

Obyektina gors isin novii

Klinik

Moagsadins gors isin novii

Diagnostik, elmi-nozari

Vaxta goros isin novii

Retrospektiv- prospektiv

Eksperimental todgigat

yoxdur

Obyekt — material

Qeyri-sindromal miopiyalarda TRQ ilo 82 xasto: Refraktiv
carrahiyys amoliyyatlarindan sonra miopiyali xastalor TRQ 31;
miopiyaya moxsus spesifik periferik goz dibi patologiyasi vo
lazer mualicasi almis 17 Xasto; heg bir oftalmoloji amaliyyat vo
mualics aparilmamis miopiyali 17 Xasto; migayise grupu kimi
miopiyasi olmayan TRQ ila 17 xasts todgigata calb olunacaqdir.
Bu xastalords (miopiyaya moxsus spesifik periferik gz dibi
patologiyasi vo lazer mualicasi almig 17 xastodan basqa)
LRPAP1 gen mutasiyasinit miiayyan etmok tiguin tlpircok analizi.

Daxil etma kriteriyalari

Qeyri-sindromal miopiyasi olan TRQ-s1 ilo Xastalor:

1.Refraktiv corrahiyys amaliyyatlarindan sonra; 2. Heg bir carrahi
amoliyyata moruz galmayan; 3. Miopiyaya moxsus spesifik
periferik goz dibi patologiyasi Vo lazer mualicasi almis Xastalor;
4. Miopiyasi olmayan TRQ-s1 olan xastalor 5. Butlin xastalorda
hor 2 valideyinds TRQ-sinin olmamasi.

Cixarma kriteriyalari

1.Hor hansi sindromal miopiya; 2. Ata voya anada TRQ- sinin
olmast; 3. Sokorli diabeti olan xastalor

Randomizasiya sulu

Olmayacaq

Statistik vo riyazi islomlor

Statistik islomlor Microsoft Office, Excel vo Statistika 10,0
proqrami Vasitasilo geyri—parametrik vo korrelyasiya metodlarinin
totbiqi ilo aparilacaqdir. O cumladan dispersion (ANOVA testi
Fiserin  F-kriteriyas1 ilo) variyasion (Styudent-Benferroni
kriteriyasi) Vo geyriparametrik rang kriteriyalar1 (U-Mann-
Whitney, Z-Wilcoxon).

Aktuallig:

Umumdiinya Sohiyys Toskilatinin (UST) melumatina gérs, 2020-
ci ilds toxminan 2,6 milyard insan miopiyadan (yaxindan gérmo)
problemindan oziyyat ¢okirdi. Bu, dunya shalisinin toxminan
30%-ni toskil edir vo 2030-cu ilodok bu ragom 3,4 milyarda
yuksalocayi prognozlasdirilir (1). Miopiyanin 2050-ci ilo gador
diinya ohalisinin toxminan 50%-ni shato edacayi gozlanilir (2).

Torlu gisanin reqmatogen qopmasi (TRQ) gérma gabiliyyatinin
itirilmasina godor gatirib ¢ixaran ciddi bir pozgunlugqdur. TRQ bir
ildo har 100.000 ohali arasinda 0.8 don 17.9-a godorinds tosadf
edilir (3,4).TRQ olan g6zlorda miopik refraksiya 40-82 % hallarda




geydos alinir (5). Hor 1 diopter (D) miopiya artdiqda torlu gisanin
gopma hallar1 riski 30% yiiksalir (6). Hayat boyu, ails tarixgasinda
gopma olmayan, saglam insanlarda bu riskin 3% oldugu toxmin
edilir (7). Yuksok darocali miopiyadan (YDM) aziyyot ¢okon
soxslords torlu gisanin qopma riski miopiyas: olmayan soXslora
nisbaton 2-6 dofo daha ylksakdir (8).

Son illor miopiyali xastolordo TRQ-nin gen mutasiyalari ilo
assosiasiyast miioyyon edilmisdir (9). indiki zamanda 12 gen
mutasiyas1 hom torlu qisanin qopmasi hamds miopiya ilo
olagalidir (7,10,11,12). Yiksok doracali miopiyalarda LRPAP1
genindo autosom-resessiv mutasiyanin TRQ-s1 ilo baglilig
ehtimal edilir. Bu ehtimalin tosdiqi iiciin daha genis xosto
grupunda bu mutasiyanin todqiqgi talob olunur (13). Klinik risk
faktorlarinin TRQ-nin rast golinma tezliyina tasirinin dyronilmasi
do aktual olaraq qalir (14).

Olkomizdsa irsi xastaliklorin profilaktikas1 mogsadi ilo Azorbaycan
Respublikasinin Ailo macallasinin 12-ci maddasina

(Nikahin baglanmasina mane olan hallar), yeni punktlar slava
olunmusdur (“12.0.2-1. qardaslarin vo (vo ya) bacilarn Umumi
bioloji baba va (va ya) nonasi olan usaqlar1”™).

Madds 4. Bu Qanun (2025-ci il iyulun 1-dan giivvays minir (15).
Miopiyal1 xastalordo TRQ-s1 alilliya sabab olan fasaddir (16). Bu
Xastolik usaq yaslarindan baslayaraq biitiin yas qruplarinda, xiisusi
ilo aktiv omok gabiliyyatli insanlarda tosadif olunur. Autosom-
resessiv yolla oOturilon gen mutasiyalarinin agkar olunmasi,bu
mutasiyalarla assosiasiya  olan  xostaliklorin  profilaktikasi,
prognozlasdirilmasi, erkon diaqnostikasit vo effektli mialicosine
imkan yaradir (13). Gostorilon bu tip  fundamental elmi
aragdirmalar vo dovlatimiz torofindon miosyyan edilon iinvanh
ganunvericilik todbirlori Azorbaycan Respublikasi ohalisinin gen
mutasiyasi ylikiiniin, irsi xastoliklorin azalmasina imkan yaradir.

Vazifalor

1. LASIK (laser-assisted in situ keratomileusis),
Photorefractive Keratectomy (PRK) omaliyyatlari
kegirdikdon sonra TRQ-s1 olan xastolordo qopmanin rast
golmo tezliyinin bu omoliyyatlarla korrelyasiyasinin
arasdirilmasi

2. Clear Lens Extraction (ICL), Clear lens exchange (CLE)
omoliyyatlar1 kecirdikdan sonra TRQ-s1 olan xastalords
gopmanin rast galmas tezliyinin bu amaliyyatlarla
korrelyasiyasinin aragdirilmasi

3. LASIK (laser-assisted in situ keratomileusis),
Photorefractive Keratectomy (PRK), Clear Lens Extraction
(ICL), Clear lens exchange (CLE) amaliyyatlar:
kecirdikdon sonra TRQ-s1 olan xastalordo LRPAP1
geninds autosom resessiv. mutasiyasinin miiayyan




edilmasi

4. TRQ-dan avval heg bir oftalmoloji amaliyyat kegirmomis
miopiyal1 Xastelordo LRPAP1 geninda resessiv
mutasiyanin miayyan edilmasi

5. Miopiyasi olmayan TRQ-s1 olan Xastolordo LRPAP1
geninda resessiv. mutasiyanin miiayyan edilmasi

Orijinalliq (yeniliyi)

Qeyri-sindromal yuksak daracali miopiya irsi ola bilar va indiki
zamanda onunla slagali olan asagi sixliglt lipoprotein
reseptoruna bagli proteinls assosiasiya olunmus protein 1 geninds
(LRPAP1) autosom resessiv mutasiyast gostorilmisdir. 2020-ci
ildo bu mutasiyan1 dastyan yiiksok daracali miopiyali usaqglarin
(12 usaq, 5 illik izlomo middstinds ) 25% TRQ-s1 geyds
alinmigdir. Lakin bu ehtimalin dogiqlosdirilmasi ti¢lin daha genis
Xasto qrupunda bu mutasiyanin Gyranilmasina ehtiyac vardir
(13). Homginin bu mutasiyanin qeyri-sindromal zoif vo orta
doracali miopiyalarda tesadiif olunan TRQ-sina bagli olmasi
todqiq olunmamisgdir.
1. Miopiyast olmayan TRQ-l1 xastalorde LRPAP1 gen
mutasiyasinin miioyyan edilmasi
2. Yuksoak daracali,orta, zaif doracali miopiyalarinin fonunda
bas vermis TRQ-I1 xastalordo LRPAP1 gen mutasiyasinin
miayyan edilmasi
3. Naticoalora asaslanarag miopiya il alagsli olunmusg
TRQ-nin sosial va tibbi profilaktika todbirlorinin islonib
hazirlanmasi.

Gozlonilon naticalar vo
onlarin elmi-praktik
ohomiyyati

1. Miopiyali xastolords kegirilmis refraktiv corrahiyyo
omoaliyyatlart TRQ-nin bas vermasina tasiri mioayyan
oluna bilar.

2. Miopiyal1 xastalords tosaduf olunan TRQ-nin LRPAP1
geninda resessiv mutasiyanin miiayyan olunmasi va ya
hor hans1 miopiyasi olmayan TRQ-s1 olan xastolords
LRPAP1 geninda resessiv mutasiyanin mumkunliyda.

3. Alinan naticalordon asili olaraq TRQ-sinin
profilaktikasi moagsadilo miopiyali xastolords refraktiv
carrahiyya amoliyyatlar1 gOstoris vo oks g0Ostorislori
tayin etmok.

4. Ailo cutliklorinin har ikisi LRPAP1 genindo resessiv
mutasiyanin dasiyicisidirsa, miiasir tobabatin
imkanlarindan istifado etmoklo, avvalcodon saglam
usaq dlnyaya gatirmayin planlasdirilmasi. Miopiyali
xastalor LRPAP1 genindo resessiv mutasiyanin
dasiyicisidirsa onlarda TRQ-nin profilaktikasi ti¢iin
tadbirlor plani isloyib hazirlamaq: dinamik nazarat,
torlu gisanin lazer miialicasi Vo S.




Maddi va texniki imkanlar

Planlagdirilmis elmi-tadqiqat isinin hayata kegirilmasi tgiin talab
olunan arxiv sanadloari, kliniki, carrahi avadanliglarin ATU-nun
oftalmologiya kafedrasinda, Respublika Diagnostika Markoazi ,
National Prime Hospitalda vardir. Laborator genetik analizi iss
Saglam Aila Tibb Morkazi, Rusiya Federasiyasi, Turkiya
Respublikasi laboratoriyasinda aparilmasi nazards tutulur.

Tadgigatin yerino
yetririlocayi yer

ATU-nun oftalmologiya kafedrasi, Respublika Diagnostika
Morkazi ,National Prime Hospital.Laborator genetik analizi iss
Saglam Ailo Tibb Morkazi, Rusiya Federasiyasi, Turkiys
Respublikasi laboratoriyasinda aparilmasi nazords tutulur.

Isin baslama vaxti

2024

Isin bitirme vaxtt

2028

Isin morhalalor

| marhala. 2024-ci il 1V kvartal

e Dissertasiya mdvzusu lizro elmi odobiyyatlarla tanishq
vo onlarin toplanilmas;

® Annotasiyanin tortibi vo kafedra iclasinda miizakirosinin
kecirilmosi

Il morhala. 2025-ci il

e Nozari fonlar iizro problem Komissiyasinda miizakironin
kegirilmaosi;

e Dissertasiya isinin movzusunun vo tadqigat planinin
tosdiqi ilo olagadar olaraq fakulto EImi Surasinda
miizakironin kegirilmosi. Todqiqatin ilkin
materiallarinin toplanmasi,isin davam etdirilmasi.

Il moarhala. 2026-cU il

® Odobiyyat icmalinin, dissertasiyanin material vo
metod bélmalarinin yazilib basa ¢atdirilmasi.

e Toplanmis retrospektiv materialin tohlili, Statistik
islonmosi

® Genetik analiz materiallarinin toplanib , aparilmasi

e Elmi mogqalslorin tartibi vo ¢api, elmi konfranslarda istirak
V9 GIXIS;




IV morhala. 2027-ci il

® Todgigatin noaticolorini statistik programlar vasitasilo
islomoak vo aralarinda korrelyasion olagolori miisyyon
etmok; Cadval, grafik, slaydlarin hazirlanmasi ;

e Tadgiqat islorinin tamamlanmasi, naticolorin miizakirosi

® Oldo olunmus naticoloro osaslanaraq metodik tovsiyyo
hazirlamagq;

V morhols. 2028-i il
e Dissertasiya isinin tortibi,
[lkin miizakirenin (aprobasiyanin) kegirilmosi; Dissertasiyanin
mudafis surasina toqdim olunmasi.
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