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Abstract

This scientific work highlights the importance of genetic engineering and gene therapy in
the treatment of hereditary diseases, their biological foundations, and prospects for application in
modern medicine. Based on scientific sources, it was analyzed that due to achievements in
genetics and biotechnology in recent years, the possibilities of diagnosing and treating hereditary
diseases at the molecular level have significantly expanded. During the research, the role of
genetic engineering in modifying genetic material, identifying defective genes, and replacing
them with healthy genes was studied. Information was also presented about the effectiveness of
gene therapy in treating hereditary diseases, especially in diseases such as hemophilia, cystic
fibrosis, thalassemia, Duchenne muscular dystrophy, and spinal muscular atrophy. The study
emphasized that CRISPR-Cas9 technology has created the possibility of highly accurate gene
editing and initiated a new stage in the development of gene therapy. Along with the advantages
of gene therapy, its biological and ethical problems were also analyzed. In particular, immune
response reactions, incorrect gene integration, long-term safety issues, and high economic costs
were identified as the main limitations of this technology. Nevertheless, it was scientifically
substantiated that genetic engineering and gene therapy are among the most promising directions
of future medicine. This scientific work noted that the rational use of genetic technologies in the
treatment of hereditary diseases can significantly improve human health and reduce disability
and early mortality. The research results are important for a deeper study of the role and
prospects of gene therapy in modern medicine.

Keywords: genetic engineering, gene therapy, hereditary diseases, genetics, DNA, genome,
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GEN INJENIRIYASI VA GEN TERAPIYASINING IRSIY KASALLIKLARNI
DAVOLASHDA ROLI

Annotatsiya:Mazkur ilmiy ishda gen injeneriyasi va gen terapiyasining irsiy kasalliklarni
davolashdagi ahamiyati, ularning biologik asoslari hamda zamonaviy tibbiyotdagi qo‘llanilish
istigbollari yoritildi. So‘nggi yillarda genetika va biotexnologiya sohasida erishilgan yutuqlar
natijasida irsiy kasalliklarni molekulyar darajada aniqlash va davolash imkoniyatlari sezilarli
darajada kengaygani ilmiy manbalar asosida tahlil qilindi. Tadqiqot davomida gen
injeneriyasining genetik materialni o‘zgartirishdagi o‘rni, nugsonli genlarni aniglash hamda
ularni sog‘lom genlar bilan almashtirish jarayonlari o‘rganildi. Shuningdek, gen terapiyasining
irsiy kasalliklarni davolashdagi samaradorligi, ayniqsa gemofiliya, mukovistsidoz, talassemiya,
Duchenne mushak distrofiyasi va orqa miya mushak atrofiyasi kabi kasalliklarda qo‘llanilishi
haqida ma’lumotlar keltirildi. Ilmiy ishda CRISPR-Cas9 texnologiyasining genlarni yuqori
aniqlikda tahrirlash imkoniyati yaratgani hamda gen terapiyasining rivojlanishida yangi
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bosqichni boshlab bergani ta’kidlandi. Tadqiqot davomida gen terapiyasining afzalliklari bilan
bir qatorda uning biologik va etik muammolari ham tahlil qilindi. Jumladan, immun javob
reaksiyalari, genlarning noto‘g‘ri joylashuvi, uzoq muddatli xavfsizlik masalalari hamda
iqtisodiy xarajatlarning yugqoriligi ushbu texnologiyaning asosiy cheklovlari sifatida ko‘rsatildi.
Shunga qaramasdan, gen injeneriyasi va gen terapiyasi kelajak tibbiyotining eng istigbolli
yo‘nalishlaridan biri ekanligi ilmiy jihatdan asoslandi. Mazkur ilmiy ishda irsiy kasalliklarni
davolashda genetik texnologiyalardan oqilona foydalanish inson salomatligini yaxshilash,
nogironlik va erta o‘lim holatlarini kamaytirishda muhim ahamiyat kasb etishi qayd etildi.
Tadqiqot natijalari gen terapiyasining zamonaviy tibbiyotdagi o‘rni va istigbollarini chuqurroq
o‘rganishda muhim.

Kalit so‘zlar: gen injeneriyasi, gen terapiyasi, irsiy kasalliklar, genetika, DNK, genom,
CRISPR-Cas9, molekulyar biologiya, genetik mutatsiya, biotexnologiya, hujayra terapiyasi,
tibbiy genetika.

POJIb TEHHOM MHXXEHEPAU Y TEHHOH TEPAIIMH B IEYEHUH
HACJIEACTBEHHBIX 3ABOJIEBAHUH

AHHOTAUA

B nanHOI HayyHOI paboTe OCBELIECHBI 3HAYEHUE I'€HHOM MHKEHEpUU U T€HHOH Tepanuu B
JI€YCHUM HACJIE[CTBEHHBIX 3a00jeBaHUM, HMX OMOJIOrMYECKME€ OCHOBBI M IEPCIEKTUBBI
IPUMEHEHUS B COBpeMEHHON MenuuuHe. Ha ocHOBe Hay4HbBIX HCTOYHUKOB MpPOaHAIN3UPOBAHO,
4yTo Oylarofapsi JOCTM)KEHUSIM B OOJIACTM T€HETHUKHM M OHMOTEXHOJIOTMU B TOCIEIHHE TOJIbI
3HAYUTENIBHO pPacCIIMPWINCh BO3MOXKHOCTH JIMAarHOCTUKM M JIEUEHUS HACJEICTBEHHBIX
3a00JeBaHUI Ha MOJIEKYJIIPHOM YpoBHe. B Xoze uccinenoBanus Oblia M3yde€Ha POJIb €HHOM
MH)XCHEPUU B U3MEHEHMM I'€HETHYECKOI0 MaTepuasia, BbISIBICHUU J1€()EKTHBIX I'€HOB U 3aMEHE
UX 3J0pOBBIMM TreHaMu. Takxke ObUIM IpencTaBiieHbl cBefeHUs 00 3((eKTHBHOCTH TeHHOU
TEpanuy TpH JICYCHUN TaKUX HACJICACTBEHHBIX 3a00JIeBaHUH, KaK TeMO(IINS, MyKOBUCIIHIO3,
TaJlacCeMMUs, MbllleuyHass nuctpodus J{foleHHa U cniMHaibHas MbledHas arpodus. B pabote
nonuépkuyto, uto TexHojoruss CRISPR-Cas9 co3nana BO3MOXHOCTH BBICOKOTOYHOI'O
pEelaKTUPOBaHMs T'€HOB W OTKpbUIA HOBBIM 3Tam B pa3BUTUM TIeHHOM Tepanuu. Hapsay c
peuMyIIeCTBaMU T€HHOW Tepanuy ObUTM NMPOaHAIM3UPOBAHBI €€ OMOJOTHUECKUE M ITUYECKHE
npobaeMbl. B 4acTHOCTH, UMMyHHBIE peakLUH, HENpaBUJIbHAs WHTErpalus N€HOB, BOIPOCHI
JIONTOCPOYHON O€30MacCHOCTH M BBICOKAask CTOMMOCTh OBUTM OIPEIETICHBl KaK OCHOBHBIE
OrpaHMYEHUs JaHHOM TexHosoruu. HecMoTps Ha 3T0, HaydHO OOOCHOBAHO, YTO T'€HHas
MH)XCHEpPUS M TE€HHas Tepanusl SBJSIOTCS OJHUMHU M3 CaMblX MEPCHEKTUBHBIX HaIpaBJIEHUMN
MenuuuHbl Oynymiero. B janHOW HayyHOW paboTe OTMEUYEHO, 4YTO palMOHAIbHOE
UCIIOJIb30BaHNE I'€HETHMUYECKUX TEXHOJOIMH B JICHEHMM HAcCJIEJCTBEHHBIX 3a00JIEBaHUN HMMEET
BA)KHOE 3HAuUEHHE JUIs YIY4YLICHHS 3]I0pOBbsl YEJIOBEKA, CHUKEHHUS HWHBAIUIHOCTH U
IPEXKIEBPEMEHHOW CMEPTHOCTH. Pe3ynbpTaTbl MCCIIEIOBAaHUS MMEIOT OOJIBIIOE 3HAYCHHE IS
6osee TIIyOOKOTro U3y4eHUs POJIM U NIEPCIIEKTUB T€HHOU Tepanuy B COBPEMEHHOM MeIULIUHE.

KiroueBble c1oBa: reHHas MHXKEHEPHsl, T€HHas Tepalusi, HaclleJICTBEHHbIE 3a00JIeBaHMs,
reieruka, JIHK, renom, CRISPR-Cas9, monexynspHas OHOJIOTHS, T€HETHYECKas MYTallMs,
OMOTEXHOJIOI M, KJIETOUHAs Tepanus, MeJUIIMHCKAas TeHeTHKa.
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Kirish: Hozirgi davrda irsiy kasalliklar inson salomatligiga jiddiy xavf tug‘dirayotgan
muhim tibbiy va ijtimoiy muammolardan biri hisoblanadi. Genetik mutatsiyalar natijasida
yuzaga keladigan ushbu kasalliklar organizmning turli tizim va organlariga salbiy ta’sir ko‘rsatib,
bemorlarning hayot sifatini pasaytiradi hamda ko‘plab hollarda nogironlik yoki erta o‘limga olib
keladi. Jahon sog‘ligni saqlash tashkiloti ma’lumotlariga ko‘ra, dunyo bo‘yicha millionlab
insonlar turli irsiy kasalliklar bilan yashamoqda va ularning aksariyati bolalik davridan boshlab
namoyon bo‘ladi. Shu sababli irsiy kasalliklarni erta aniglash, samarali davolash va oldini olish
zamonaviy tibbiyotning eng dolzarb yo‘nalishlaridan biri bo‘lib qolmoqda. So‘nggi yillarda
molekulyar biologiya, genetika va biotexnologiya sohalarining rivojlanishi natijasida irsiy
kasalliklarni o‘rganishda tub burilish yuz berdi. Aynigsa, gen injeneriyasi va gen terapiyasi
texnologiyalarining paydo bo‘lishi kasalliklarni fagat simptomatik emas, balki molekulyar-
genetik darajada davolash imkoniyatini yaratdi. Gen injeneriyasi yordamida organizmdagi
genetik materialni o‘zgartirish, kerakli genlarni ajratib olish hamda ularni boshqa hujayralarga
kiritish imkoniyati paydo bo‘ldi. Bu esa biologiya va tibbiyot fanining rivojlanishida yangi
bosqichni boshlab berdi. Gen terapiyasi esa organizmdagi nuqsonli yoki mutatsiyaga uchragan
genlarni sog‘lom genlar bilan almashtirish, ularning faoliyatini tiklash yoki gen ekspressiyasini
boshqarish orqali kasallikni davolashga qaratilgan innovatsion usul hisoblanadi. Ushbu
texnologiya yordamida ilgari davolab bo‘lmaydigan deb hisoblangan ko‘plab irsiy kasalliklarda
jjobiy natijalarga erishilmoqda. Xususan, gemofiliya, talassemiya, mukovistsidoz, Duchenne
mushak distrofiyasi va orqa miya mushak atrofiyasi kabi kasalliklarni gen terapiyasi orqali
davolash bo‘yicha samarali klinik tadgiqotlar olib borilmoqgda. Gen terapiyasining rivojlanishida
CRISPR-Cas9 texnologiyasining yaratilishi alohida ahamiyatga ega bo‘ldi. Ushbu texnologiya
genlarni yuqori aniqlikda tahrirlash imkonini berib, mutatsiyaga uchragan genlarni tuzatishda
yangi imkoniyatlarni ochib berdi. Natijada genetik kasalliklarni davolashning samaradorligi
oshib, kelajakda individual va shaxsiylashtirilgan tibbiyotning rivojlanishiga asos yaratildi. Biroq
gen injeneriyasi va gen terapiyasining rivojlanishi bilan bir qatorda ayrim muammolar ham
mavjud. Jumladan, genetik material bilan ishlashdagi xavfsizlik masalalari, immunologik
reaksiyalar, genlarning noto‘g‘ri joylashuvi, bioetik muammolar hamda ushbu davolash
usullarining yuqori iqtisodiy qiymati ularning keng qo‘llanilishiga to‘sqinlik qilmoqda. Shunga
garamay, zamonaviy ilmiy tadqiqotlar gen terapiyasining imkoniyatlari tobora kengayib
borayotganini va kelajak tibbiyotining muhim yo‘nalishlaridan biriga aylanishini ko‘rsatmoqda.
Mazkur ilmiy ishning dolzarbligi shundaki, irsiy kasalliklarni an’anaviy davolash usullari
ko‘pincha kasallik belgilarini vaqtincha kamaytirishga qaratilgan bo‘lsa, gen terapiyasi kasallik
sababini molekulyar darajada bartaraf etishga xizmat qiladi. Shu sababli gen injeneriyasi va gen
terapiyasining ilmiy asoslarini chuqur o‘rganish hamda ularning amaliy ahamiyatini tahlil qilish
zamonaviy tibbiyot uchun muhim ahamiyat kasb etadi. Ushbu ilmiy ishning makcagu gen
injeneriyasi va gen terapiyasining irsiy kasalliklarni davolashdagi rolini o‘rganish, ularning
biologik mexanizmlarini tahlil qilish hamda zamonaviy tibbiyotdagi istigbollarini ilmiy manbalar
asosida yoritishdan iborat.

Materiallar va Metod: Mazkur ilmiy ishni tayyorlash jarayonida gen injeneriyasi va gen
terapiyasining irsiy kasalliklarni davolashdagi ahamiyatiga oid zamonaviy ilmiy adabiyotlar,
xalgaro klinik tavsiyalar, ilmiy maqolalar hamda molekulyar biologiya va genetika
yo‘nalishidagi tadqiqot natijalari o‘rganildi. Tadqiqot davomida mahalliy va xorijiy manbalardan
foydalanilib, genetik texnologiyalarning rivojlanishi, ularning klinik amaliyotdagi qo‘llanilishi
va samaradorligi haqida ma’lumotlar tahlil qilindi. Tadqiqot materiali sifatida genetika,
molekulyar biologiya, biotexnologiya va tibbiy genetika sohalariga oid ilmiy magqolalar,
darsliklar hamda klinik kuzatuv natijalari tanlab olindi. Aynigsa, gen terapiyasi orqali
davolanayotgan gemofiliya, mukovistsidoz, talassemiya, Duchenne mushak distrofiyasi va orqa
miya mushak atrofiyasi kabi irsiy kasalliklarga oid ma’lumotlarga alohida e’tibor garatildi.
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Shuningdek, CRISPR-Cas9 texnologiyasi, virusli vektorlar va rekombinant DNK
texnologiyalarining qo‘llanilishi bilan bog‘liq ilmiy tadqiqotlar ham o‘rganildi. Ilmiy ishni
bajarishda tahliliy, taqqoslama va retrospektiv usullardan foydalanildi. Turli ilmiy manbalarda
keltirilgan ma’lumotlar o‘zaro solishtirilib, gen terapiyasining samaradorligi hamda uning
afzallik va kamchiliklari baholandi. Tadqgiqot davomida genetik texnologiyalarning irsiy
kasalliklarni davolashdagi natijalari va ularning klinik istigbollari ilmiy jihatdan tahlil qilindi.
Bundan tashqari, gen injeneriyasi va gen terapiyasining biologik asoslari, genlarni tahrirlash
mexanizmlari hamda organizmga ta’sir xususiyatlari dalillarga asoslangan tibbiyot tamoyillari
asosida o‘rganildi. Tadqiqot jarayonida statistik ma’lumotlar, klinik sinov natijalari va xalgaro
ilmiy tashkilotlarning tavsiyalaridan foydalanildi. Mazkur ilmiy ishning metodologik asosini
ilmiy adabiyotlarni tizimli o‘rganish, molekulyar-genetik tadqiqot natijalarini tahlil qilish hamda
zamonaviy biotexnologik yondashuvlarni baholash tashkil etdi. Bu esa olingan ma’lumotlarning
ilmiy ishonchliligini va amaliy ahamiyatini oshirishga xizmat qildi.

Xulosa Oc‘tkazilgan nazariy tahlillar va ilmiy manbalarni o‘rganish natijasida gen
injeneriyasi va gen terapiyasi irsiy kasalliklarni davolashda eng istigbolli va yuqori samarali
yo‘nalishlardan biri ekanligi aniqlandi. Ushbu texnologiyalar kasallikni fagat simptomatik
yengillashtirish emas, balki uning asosiy sababini — genetik darajadagi nuqsonlarni bartaraf
etishga qaratilgani bilan zamonaviy tibbiyotda alohida ahamiyat kasb etadi. Tadqiqot davomida
gen terapiyasi orqali bir qator irsiy kasalliklar, jumladan gemofiliya, mukovistsidoz, talassemiya,
Duchenne mushak distrofiyasi va orqa miya mushak atrofiyasi kabi kasalliklarda ijobiy klinik
natijalarga erishilayotgani yoritildi. CRISPR-Cas9 va boshqa gen tahrirlash texnologiyalari esa
genetik nugsonlarni yuqori aniqlikda tuzatish imkonini berib, davolash samaradorligini sezilarli
darajada oshirmoqda. Shu bilan birga, gen injeneriyasi va gen terapiyasining amaliy
qo‘llanilishida ayrim cheklovlar mavjudligi ham aniglandi. Jumladan, immunologik reaksiyalar,
genlarning noto‘g‘ri integratsiyasi xavfi, uzoq muddatli xavfsizlik masalalari hamda yuqori
iqtisodiy xarajatlar ushbu yo‘nalishning keng joriy etilishiga to‘sqinlik qiluvchi asosiy omillar
hisoblanadi. Bundan tashqgari, bioetik muammolar ham genetik texnologiyalarni qo‘llashda
muhim ahamiyatga ega. Tadqiqot natijalariga ko‘ra, gen terapiyasining samaradorligini oshirish
uchun uni yanada takomillashtirish, klinik sinovlarni kengaytirish hamda xavfsizlik
mexanizmlarini kuchaytirish zarur. Shuningdek, erta diagnostika, individual yondashuv va
zamonaviy biotexnologiyalarni integratsiya qilish irsiy kasalliklarni davolashda muhim o‘rin
tutadi. Xulosa qilib aytganda, gen injeneriyasi va gen terapiyasi kelajak tibbiyotining eng muhim
yo‘nalishlaridan biri bo‘lib, ularning rivojlanishi irsiy kasalliklarni samarali davolash, bemorlar
hayot sifatini yaxshilash hamda sog‘lom avlodni shakllantirishda katta ahamiyatga ega.
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