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TƏDQİQATIN MƏZMUNU 

İşin adı Dəqiqləşdirilməmiş irsi xəstəliklərdə tibbi-genetik məsləhətin   klinik  

və sosial əhəmiyyəti.  

İşin ideyası və 

referatı 

 

 

 

 

 

Problem: Müasir dövrdə irsi xəstəliklərin tibbi- sosial ağırlığını 

azaltmaq üçün  profilaktika imkanlarından tam istifadə olunmur. Bu 

aspektdə real imkanlardan biri tibbi-genetik məsləhət xidmətinin irsi 

xəstəliklərin profilaktikasında rolunu gücləndirməkdir. 

Tədqiqat sualı: 

Diaqnozu dəqiqləşdirlməmiş irsi xəstəliklərdə və irsi xəstəlik riski 

yüksək olanlarda tibbi-genetik müayinə nəticələrinin diaqnostik və 

proqnostik  klinik əhəmiyyətin varmı? Sosial problemlərin həllində 

TGM-in rolu nədən ibarətdir?  

Metodika: Bu məsələnin həlli üçün tibbi-genetik xidmətə 

dəqiqləşdirilməmiş irsi xəstəlik diaqnozu və yükəsk irsi xəstəlik riski 

ilə müraciət edənlərdə geniş klinik-laborator, instrumental  

müayinələrlə yanaşı əsas olaraq laborator-genetik müayinələr 

aparılacaq. 

Qiymətləndirmə kriteriyaları: 

Tibbi-genetik məsləhət xidmətinin nəsilartırma prosesinin pozitiv 

nəticələrinə  təsirini qiymətləndirmək üçün diaqnostik və proqnostik 

göstəricilərə baxılacaqdır (həssaslıq, spesifiklik, dəqIqlik, AUROC) 

 

Açar sözlər tibbi-genetik məsləhət, irsi xəstəliklər, prenatal diaqnostika, tələbatın 

proqnozları, qohum nikah, kariotip,WES (tam ekzon sekanslama) 

İşin xarakteri  Klinik 

 

Sənədin növü Tibb üzrə fəlsəfə doktoruluğu elmi dərəcəsini  almaq üçün dissertasiya 

işi  

Aktuallığı Ədəbiyyatda 7100-dən çox irsi xəstəliklərin təsviri verilmişdir ki, 

bunların da səhiyyə sistemi üçün ciddi problem yaratdığı  danılmazdır 

[1,2,3]. Bu xəstəliklərin müalicəsi əsasən palliativ xarakter daşıyır. 

Ona görə də düzgün diaqnozun qoyulması ilə vaxtında aparılan 

profilaktikanın prioriteti önəmlidir [2]. İrsi xəstəliklərin diaqnostikası, 

risk amillərinin aşkarlanması, ailə qurmadan öncə prospektiv  

tövsiyələrin verilməsi, prenatal və neonatal skrininqin təmini kimi 

aktual məsələlər müasir səhiyyənin qarşısında durur [1]. Macar 

alimləri 2019-cu ildə artmağa başlamış uşaq ölümlərində irsi amillərin 

roluna diqqəti yönəldirlər [4]. İtaliyada irsi xəstəliklərin uşaq 

ölümündə rolunu təhlil edərək göstərirlər ki, xromosom anomaliyaları 

son 50 il ərzində uşaq ölümünün əsas səbəbləri arasında birinci yeri 

tutmuşdur [5]. San-Dieqoda ölmüş yenidoğulmuşların genomunu 

qiymətləndirərək 46 irsi xəstəlik diaqnozu qoyulmuşdur. Müxtəlif 

səbəblərdən ölən və sağ qalan yenidoğulmuşlarda irsi xəstəliklərin 

tezliyi 41 və 26% təşkil etmişdir. 



İrsi xəstəliklərin tibbi-sosial ağırlığını azaltmaq üçün dünya 

təcrübəsində tibbi-genetik məsləhət xidməti yaradılmışdır [6,7]. 

Rusiyanın Primorsk vilayətində əhaliyə göstərilən  genetik məsləhət 

xidmətinin təşkili barədə məlumat nəşr olunmuşdur. Göstərilir ki, ildə 

6 minə qədər ailəyə məsləhət verilir, 1500-ə qədər selektiv skrininq, 

40 minə qədər kütləvi skrininq 7 mindən çox zərdab markerləri və 

digər xidmətlər təqdim olunmuşdur [8]. Bütövlükdə rus alimləri 

əhalinin həkim-genetiklə təminatını qənaətbəxş saymır [9]. Ölkənin 

100 min əhalisi arasında 719 irsi xəstəlik aşkar edilmişdir (34160
0000⁄ ), 

prenatal diaqnostika yolu ilə bir milyondan çox hamilə yoxlanmış 

16614 anadangəlmə qüsurlu döl qeydə alınmışdır. Saratov vilayəti 

Perinatal Mərkəzində irsi xəstəliklərin aşkarlanmasının artması 

göstərilir [10]. Prenatal diaqnostikanın təkmilləşdirilməsinə diqqət 

verilir [11]. Tibbi-genetik məsləhət xidmətinin müasir durumunu rus 

alimləri qənaətbəxş hesab etmirlər [12]. Azərbaycanda bu xidmət 

yenidir, onun fəaliyyətinin strukturu, irsi xəstəliklərin aşkar edilməsi 

praktik öyrənilməmişdir.    

Məqsəd Diaqnozu dəqiqləşdirlməmiş irsi xəstəliklərdə və irsi xəstəlik riski 

yüksək olanlarda tibbi-genetik müayinə nəticələrinin diaqnostik, 

profilaktik və proqnostik  klinik əhəmiyyətini və ailələrin üzləşdiyi 

sosial problemləri  ortaya çıxarmaq tədqiqatın məqsədini təşkil edir.  

 

Vəzifələr 1. Müraciətlərin nozoloji səbəblərini və aşkar edilmiş irsi 

xəstəliklərin strukturunu müəyyənləşdirmək; 

2. Antenatal və körpə olümlərində irsi xəstəliklərin rolunu 

qiymətləndirmək və daşıyıcı valideynləri vaxtında aşkara 

çıxarmaqla bu xəstəliklərin profilaktikasını aparmaq; 

3. Genetik xəstəliyi olan uşaqların doğulduğu ailələri bütövlükdə 

araşdırmaq,ailələrin üzləşdiyi sosial problemləri aşkara çıxarmaq; 

4. İrsi xəstəliklərin diaqnostikasında istifadə olunan müayinə 

üsullarını nəzərə alaraq sitogenetik, molekulyar -genetik, prenatal 

diaqnostika metodlarına tələbatın həcmini əsaslandırmaq; 

5. Tibbi-genetik xidmətin optimallaşdırılması üçün perinatal 

standartlara uyğun tövsiyələr vermək  

Orijinallıq (yenilik) Diaqnozu dəqiqləşdirlməmiş irsi xəstəliklərdə və irsi xəstəlik riski 

yüksək olanlarda genetik dəyişikliklərin səbəbləri və proqnostik 

əhəmiyyəti ortaya çıxarılacaqdır. 

 

Gözlənilən nəticələr – tibbi-genetik məsləhət  üzrə müraciətlərin səbəblərinin  

aydınlaşdırılması; 

– müraciətlərin səbəblərindən asılı diaqnostika yardımına tələbatın 

həcminin təyin edilməsi; 

– Qohum nikahlarda və eyni kənddən olan cütlüklərdə autosom-

resessiv xəstəliklərin meydana çıxma ehtimalının faizlə nisbətinin 

hesablanması; 



– İrsi xəstəliklərin diaqnostikasının qiymətləndirilməsi, diaqnostikanı 

çətinləşdirən  amilləri göstərmək; 

– Prenatal diaqnostika üsullarından istifadənin məhdudiyyətlərini 

göstərmək; 

Elmi və praktik 

əhəmiyyəti  

– Dəqiqlədirilməmiş irsi xəstəliklərdə və irsi xəstəlik riski yüksək 

olanlarda diaqnoz və proqnozun aşkar edilməsi  

– Həkim genetikin fəaliyyətinin optimallaşdırılması üçün perinatal 

standartlara uyğun tövsiyələrin hazırlanması 

– Məqsədyönlü skrininq üçün göstərişlərin əsaslandırılması  

– Prenatal diaqnostika üçün prioritetlərin göstərilməsi  

Obyekti (material) Dəqiqləşdirilməmiş irsi xəstəliyi olan uşaqlar,anamnezində ölü və 

anomaliyaları olan  döl(uşaq), ağırlaşmış hamiləlik olan ailələrin 

üzvləri.  

Daxil etmə 

kriteriyaları 

İrsi xəstəlik ehtimalı yüksək olan və diaqnozu dəqiqləşdirilməmiş 

bütün xəstələrin müraciətləri daxil ediləcək 

Çıxarma 

kriteriyaları 

Genetik xəstəliyi məlum olan və dəqiqləşdirilmiş pasientlər tədqiqata 

alınmayacaq.  

Metodlar Sorğu, obyektiv müayinə, genetik tədqiqat metodları (geneoloji, 

sitogenetik, molekulyar genetik), instrumental, biokimyəvi,  statistik 

metodlar. 

Əsas və nəzarət 

qrupları 

Əsas və nəzarət qrupları nəzərdə tutulmur, çünki tədqiqat müşahidə  

xarakterlidir. 

 Qiymətləndirmə və 

ya müqayisə 

kriteriyaları 

Tibbi-genetik məsləhət xidmətinin nəsilartırma prosesində  

effektivliyini qiymətləndirmək üçün diaqnostik və proqnostik 

göstəricilərə baxılacaqdır (həssaslıq, spesifiklik, dəqəqlik, AUROC) 

 

Maddi və texniki 

imkanlar 
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Abstract (in english)  

Name of study: Clinical and social significance of medical-genetic counseling in 

unspecified hereditary diseases. 

Background:  In modern times, prevention opportunities are not fully used to reduce 

the medical and social burden of hereditary diseases. One of the real 

opportunities in this aspect is to strengthen the role of medical-genetic 

counseling service in the prevention of hereditary diseases. 

Objective: The purpose of the study is to reveal the diagnostic, preventive and 

prognostic clinical significance of the medical-genetic examination 

results in undiagnosed hereditary diseases and those with a high risk 

of hereditary diseases. 



Material and 

methods (patient 

groups and 

interventions): 

Children with unspecified hereditary disease, fetus (child) with a 

history of death and anomalies, members of families with complicated 

pregnancy. 

 The material is planned to be grouped according to the purpose of the 

application, the nosological forms of the detected hereditary diseases, 

the types of counseling and the results. 

Survey,objective examination, genetic research methods (genealogy, 

cytogenetic, molecular-genetic),instumental,biochemical, statistical 

methods. 

Primary outcome: Diagnostic and prognostic indicators of clinical genetic examinations 

(sensitivity, specificity, accuracy, AUROC) will be considered in 

order to evaluate the impact of medical-genetic counseling service on 

the reproductive process. 

  

Key words: medical-genetic counseling, hereditary diseases, prenatal diagnostic, 

demand forecasts,consanguineous marriage,kariotype,WES(Whole 

Exome Sequansing) 

Study type and 

design: 

Clinical 

 

 

 

 

 

 


