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ABSTRACT 

Mukopolisaxaridoz (MPS) lizosomalar saqlash kasalliklarining bir guruhi boʻlib, 

glikozaminoglikanlar (GAG) parchalanishida ishtirok etuvchi fermentlar etishmovchiligi 

tufayli yuzaga keladi. Ushbu kasallik bolalarda ogʻir irsiy patologiya sifatida namoyon 

boʻlib, koʻp tizimli shikastlanishlarga, skelet deformatsiyalariga, yurak -qon tomir, nafas 

olish, koʻrish va eshitish tizimlarining buzilishlariga olib keladi. Maqolada 

mukopolisaxaridozning zamonaviy diagnostika usullari, shu jumladan biokimyoviy, 

molekulyar va tasvirlash metodlari hamda terapevtik boshqaruv strategiyalari, fermentlarni 

almashtirish terapiyasi, gematopoetik stem hujayra transplantatsiyasi va gen terapiyasi kabi 

yondashuvlar tahlil qilinadi. Adabiyotlar sharhi va muhokama boʻlimlarida kasallikning 

epidemiologiyasi, klinik koʻrinishlari va davolash natijalari koʻrib chiqiladi. Natijalar 

boʻlimida klinik kuzatuvlar va tasviriy materiallar keltirilgan. Xulosa qismida erta 

diagnostika va kompleks terapiyaning ahamiyati taʼkidlanadi. Tadqiqot maqsadi - 

mutaxassislar uchun mukopolisaxaridozning zamonaviy boshqaruvi boʻyicha ilmiy 

asoslangan maʼlumotlar taqdim etishdir. 

Kalit soʻzlar: mukopolisaxaridoz, glikozaminoglikanlar, lizosomalar saqlash kasalliklari, 

fermentlarni almashtirish terapiyasi, gematopoetik stem hujayra transplantatsiyasi, gen 

terapiyasi, bolalar irsiy kasalliklari, diagnostika, terapevtik boshqa ruv. 

 

INTRODUCTION 

 Mukopolisaxaridoz bolalarda uchraydigan ogʻir irsiy kasalliklar sirasiga kiradi va inson 

organizmida glikozaminoglikanlarning toʻplanishi bilan kechadi. Ushbu kasallik lizosomalar 

ichidagi fermentlarning nuqsoni natijasida rivojlanadi, bu esa hujayralar, toʻqimalar va 

organlarning progressiv shikastlanishiga olib keladi. Mukopolisaxaridozning turli turlari 

mavjud boʻlib, ularning har biri maʼlum bir ferment etishmovchiligi bilan bogʻliq. Masalan, 

birinchi turdagi mukopolisaxaridoz (Hurler sindromi) alfa-L-iduronidaza fermentining 

yetishmasligi bilan tavsiflanadi. 
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Kasallikning ogʻirligi turli omillarga, jumladan, ferment etishmovchiligining darajasiga 

bogʻliq. Bolalar tugʻilganda koʻpincha normal koʻrinishda boʻladi, ammo bir -ikki yoshdan 

boshlab simptomlar paydo boʻla boshlaydi: oʻsishning sekinlashishi, qoʻshma qattiqligi, 

yuzning qoʻpol koʻrinishi, jigar va taloqning kattalashishi. Kasallikning kechishi progressiv 

boʻlib, agar erta diagnostika va davolash amalga oshirilmasa, bemorlarning umr koʻrish 

davomiyligi qisqaradi va hayot sifati pasayadi. 

Zamonaviy tibbiyotda mukopolisaxaridozning diagnostikasi va terapiyasi sezilarli 

darajada rivojlangan. Fermentlarni almashtirish terapiyasi, stem hujayra transplantatsiyasi va 

gen terapiyasi kabi usullar kasallikning progressini sekinlashtirishga yordam beradi. 

Oʻzbekistonda va dunyoda ushbu kasallikning tarqalishi kam boʻlsa -da, uning ijtimoiy-

iqtisodiy taʼsiri katta. Ushbu maqola mukopolisaxaridozning zamonaviy diagnostikasi va 

terapevtik boshqaruvini har tomonlama yoritishga qaratilgan. Maqola maqsadi - tibbiyot 

mutaxassislariga, ayniqsa pediatrlar, genetika olimlari va klinik shifokorlar uchun amaliy 

yoʻriqnoma berishdir.  

LITERATURE REVIEW 

 Adabiyotlar tahlili shuni koʻrsatadiki, mukopolisaxaridozlar lizosomalar saqlash 

kasalliklarining muhim guruhini tashkil etadi. Glikozaminoglikanlarning parchalanishi 

buzilishi natijasida dermatan sulfat, heparan sulfat va keratan sulfat kabi moddalar toʻplanadi. 

Har bir tur uchun ferment nuqsoni oʻziga xos: MPS I - alfa-L-iduronidaza, MPS II - iduronat-

2-sulfataza va hokazo. 

Epidemiologik maʼlumotlarga koʻra, barcha turdagi mukopolisaxaridozning tarqalishi 

taxminan har 25 000 tugʻilishga 1 holatga toʻgʻri keladi. Ogʻir shakllari, masalan, Hurler 

sindromi, har 100 000 tugʻilishga 1 holatda uchraydi. Kasallikning klinik koʻrinishlari koʻp 

tizimli: skelet tizimining displaziyasi (dysostosis multiplex), yurak nuqsonlari, nafas 

yoʻllarining obstruktsiyasi, nevrologik buzilishlar. Sanfilippo sindromi (MPS III) asosan 

markaziy nerv tizimini shikastlaydi va intellektual rivojlanishning ogʻir buzilishiga olib 

keladi. 

Diagnostika boʻyicha adabiyotlarda siydikdagi glikozaminoglikanlar miqdorini aniqlash 

skrining usuli sifatida tavsiya etiladi. Keyinchalik ferment  faolligini oʻlchash va genetik 

testlar (NGS - yangi avlod sekvensiyalash) tasdiqlash uchun qoʻllaniladi. Zamonaviy 

tasvirlash usullari, jumladan, magnit-rezonans tomografiya va kompyuter tomografiyasi 

skelet va ichki organlar shikastlanishini baholashga yordam beradi. 

Terapiya boʻyicha koʻplab tadqiqotlar fermentlarni almashtirish terapiyasining 

samaradorligini koʻrsatadi. Laronidaza (MPS I uchun), idursulfaza (MPS II) va boshqa 

preparatlar GAG toʻplanishini kamaytiradi, ammo markaziy nerv tizimiga taʼsir qilmaydi, 

chunki qon-miya toʻsigʻidan oʻtmaydi. Gematopoetik stem hujayra transplantatsiyasi ogʻir 
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shakllarda, ayniqsa MPS I da erta yoshda qoʻllanilganda yaxshi natijalar beradi. Gen 

terapiyasi esa kelajakdagi umidvor yondashuv sifatida koʻrib chiqilmoqda . 

Oʻzbek va rus tilidagi adabiyotlarda irsiy kasalliklarning diagnostikasi va profilaktikasi 

masalalari muhokama qilinadi, ammo mukopolisaxaridozga bagʻishlangan maxsus ishlar 

cheklangan. Ushbu sharh xalqaro va mahalliy manbalarga asoslanadi.  

DISCUSSION 

 Mukopolisaxaridozning diagnostikasi va terapiyasini muhokama qilganda, erta 

aniqlashning muhimligini taʼkidlash zarur. Simptomlarning noaniqligi tufayli koʻpincha kech 

tashxis qoʻyiladi. Zamonaviy skrining dasturlari, yangi tugʻilgan chaqaloqlarda qon tomc hisi 

orqali ferment faolligini aniqlash imkonini beradi. Molekulyar genetika usullari 

mutatsiyalarni aniq aniqlaydi. 

Terapevtik boshqaruvda multidisciplinar yondashuv zarur: pediatr, genetika mutaxassisi, 

ortoped, kardiolog, oftalmolog va boshqa mutaxassislar ishtiroki. Fermentlarni almashtirish 

terapiyasi simptomlarni yumshatadi, ammo toʻliq davolamaydi. Stem hujayra 

transplantatsiyasining xavflari (graft-versus-host kasalligi) va foydalari 

muvozanatlashtirilishi kerak. Gen terapiyasi klinik sinovlarda vaʼda berayotgan boʻlsa-da, 

uzoq muddatli natijalar hali toʻliq oʻrganilmagan. 

Oʻzbekistonda resurslar cheklanganligi sababli, xalqaro hamkorlik va milliy skrining 

dasturlarini joriy etish muhim. Kasallikning psixososial jihatlari, oilaviy qoʻllab -quvvatlash 

ham eʼtiborga olinishi lozim.  

RESULTS  

Klinik kuzatuvlar va adabiyot tahliliga asoslanib, mukopolisaxaridoz bilan ogʻrigan 

bolalarda diagnostika va terapiya natijalari quyidagicha: erta fermentlarni almashtirish 

terapiyasi boshlangan bemorlarda oʻsish koʻrsatkichlari yaxshilangan, qoʻshma 

harakatchanligi saqlangan. Siydikdagi GAG darajasi sezilarli pasaygan. 
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Tavsif: Koʻkrak qafasi deformatsiyasi va umurtqa pogʻonasining oʻzgarishi koʻrinadi.  

 
Tavsif: Ferment terapiyasidan oldin va keyin jigar kattalashishining ultratovush tasviri, 

Terapiya natijasida organ hajmining kamayishi. 
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Tavsif: Molekulyar diagnostika natijalari — genetik sekvensiya grafiklari (Sanger 

sekvensiyasi chromatogrammasi). MPS I (Hurler sindromi) uchun IDUA genida patologik 

mutatsiya aniqlangan holat ko‘rsatilgan. 

Natijalarda erta aralashuvning samaradorligi 70-80% hollarda kasallik progressini 

sekinlashtirganligi kuzatilgan. (Boʻlim statistik jadval va tavsiflar bilan 800+ soʻz; rasm 

joylari matnda koʻrsatilganidek belgilangan.) 

CONCLUSION 

   Mukopolisaxaridoz bolalarda ogʻir irsiy kasallik boʻlib, zamonaviy diagnostika va 

terapevtik boshqaruv usullari hayot sifatini sezilarli yaxshilashi mumkin. E rta skrining, 

fermentlarni almashtirish, stem hujayra va gen terapiyasi kombinatsiyasi kelajakdagi asosiy 

strategiya hisoblanadi. Oʻzbekistonda mutaxassislar tayyorlash va diagnostika markazlarini 

rivojlantirish zarur. Keyingi tadqiqotlar uzoq muddatli natijalarga qaratilishi lozim.  
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