İRSİYYET  VE  KONSTİTUSİYANN  PATOLOGİYADA  ROLU. İRSİ MOLEKULYAR PATOLOGİYA  HAQQINDA  ANLAYIŞ.
İrsiyyət – orqanizmlərin ayrılmaz bir xassəsi kimi çoxalma zamanı öz xüsusiyyət və əlamətlərinin nəslə ötürülməsidir.Nəsildən-nəslə ötürülən əlamətlər xromosomlarda yerləşən genlərlə idarə olunur. Bəzən bir əlamətin özünəməxsus bir geni olmur. Bu əlamət iki genin qarsiliqli təsiri sayəsində meydana gəlir. Bəzən da daha çox qeyri-allel genlərin birgə təsirindən yeni bir əlamət və ya xüsusiyyət meydana çıxır ki, bu hadisə genlərin qarşılıqlı təsiri adlanır və aşağıdakı tipləri var:
· komplementar
· epistatik
· polimer
· modifikasiyalaşdırıcı
· pleyotrop
Məlumdur ki, irsiyyət xromosomlarda yerləşən genlərle nəslə ötürülür. Xromosom nukleoprateid strukturuna malik olan bir cisimdir, onun tərkibinə dezoksiribonuklein turşusu (DNT), əsas zülallar – histonlar, qeyri-histon zülallar və az miqdarda ribonuklein turşusu daxildir. Beləliklə, irsi informasiya dezoksiribonuklein (DNT) turşusunun iştirakı ilə həyata keçir. DNT molekulunun quruluşunda dəyişkənlik, orqanizmin əlamət və xüsusiyyətlərinin dəyişkənliyinə səbəb olur. DNT -108 və hətta daha çox nukleotidlərdən ibarət olan mürəkkəb biopolimerdir. Hər bir nukleotid üç komponenti özündə birləşdirir:
1. fosfor turşusu qalığı (fosfat)
2. şəkər pentoza (dezoksiriboza)
3. dörd azot əsaslarından biri: purinlərdən adenin (A) və quanin (Q), pirimidinlərdən timin (T) və ya sitozin (S)
İrsi xəstəlikləri yaradan səbəblər
Gen səviyyəsində baş verən xəstəliklər insan cəmiyyətinin mövcud olduğu vaxtdan melumdur: Hemofiliya və talassemiya bu xəstəliklərin mərkəzində dayanır. Hər iki xəstəlik irsi xarakterlidir. Atadan qız uşaqlarına, anadan oğlan uşaqlarına keçir. Ailədə ata daşıyıcı, ana xəstədirsə, burada uşağın xəstə olma riski daha çoxdur. İkisindən biri sadəcə daşıyıcıdırsa, o zaman uşaq xəstə olmaya da bilər. Sevindirici haldır ki, gen daşıyıcısı olan ananın 5 uşağından 2-si sağlam ola bilər. Amma təəssüf ki, dünyaya gəlmiş xəstə uşağın tam müalicəsi yoxdur. Bu səviyyəli xəstəliklərin siyahısını artırmaq olar. Ancaq xəstəlik vaxtında aşkarlanarsa, xəstəliklə mübarizə düzgün şəkildə aparılar, qismən də olsa, müalicə oluna bilər.
İrsi xəstəliklər çoxşaxəlidir: Bu xəstəliklərin başlıca səbəbi qohum nigahlar və tibbi müayinədən keçmədən evlənən cütlüklərdir. Çünki qan analizi nəticəsində irsi genetik xəstəlikləri olan gələcək valideyinlərin evlənməsi tibbi nöqteyi-nəzərdən yolverilməzdir. Doğulan şikəst uşaqların əksəriyyəti bu evliliklər nəticəsində dünyaya gəlir. Maraqlısı budur ki, belə ailələrdə 3-4 uşaq şikəst olaraq doğulduqdan sonra məsələdən xəbərdar olurlar ki, bu xəstəliyin səbəbkarı ya ana, ya da atadır. Bəzən şikəst doğulan uşaqların cərrahiyyə üsulu ilə müalicəsi hec mümkün olur. Ancaq yenə də xəstəyə mütləq həkim nəzarəti olmalıdır. Bir çox insanlar tərkibindən, kimyəvi təsirindən xəbərsiz olduqları dərman preparatları qəbul edirlər. Bu maddələr orqanizmdə gedən fizioloji və bioloji prosesləri ləngidir və hüceyrə səviyyəsindən başlayaraq, patologiya əmələ gətirir. Bu proseslərin son nəticəsi isə orqanizm balansının pozularaq irsi və irsi olmayan xəstəliklərə düçar olmasına şərait yaradır.Genetik xəstəliklərin digər səbəbi isə son dövrlər ətraf mühitin çirklənməsi, müxtəlif kimyəvi silahlardan istifadə olunması və tullantı məhsullarının havaya, suya buraxılmasıdır: "Radiasiya süalandiran ve kimyəvi silahlar canlı kütlənin genofonduna bilavasitə təsir edir. Doğulan xəstə uşaqların əksəriyyəti elə bu şüalanmaların qurbanı olur. Qidalanma və qidaların tərkibi də xəstəliklərə təkan verən amillərdir. Ümumiyyətlə, ekoloji problemlər canlı orqanizmlərdə mutasiya əmələ gətirir. Doğulan uşaqlar arasında anadangəlmə qüsurlu uşaqların sayı artmaqdadır. Qlobal istiləşmə də kimyəvi proseslərin aktivliyini sürətləndirərək, xəstəliklərin yaranmasına şərait yaradan amillərdəndir. Qonşu ölkələrlə müqayisədə respublikamızda belə doğulan uşaqların say göstəricisi ürəkaçan olsa da, istənilən halda əhali arasında maarifləndirmə işi gücləndirilməli, nikaha girmədən öncə cütlüklər mütləq tibbi müayinədən keçməli, peşəkar genetiklərin yetişdirilməsi işi sürətləndirilməlidir.
İrsi xəstəlik — Ana atadan uşağa "irsi" olaraq keçən xəstəliklərə verilən addır. İrsi xəstəliklərə yaxın qohum olan ana-atanın uşaqlarında digər uşaqlara nisbətlə daha çox şahid olunur. Karlıq, korluq, zehni zəiflik, şizofreniya, cinsi inkişafın, boyun ləngiməsi, skelet pozğunluqları, şəkərli diabet, hipertoniya xəstəliyi, bronxial astma, bir sıra allergik xəstəliklər, ateroskleroz, xora xəstəliyi, epilepsiya, böyrək patologiyaları, sonsuzluq, keçəllik və bir çox digər xəstəliklərə də irsi meyllilik mövcuddur. İrsi xəstəliklər çoxşaxəlidir: Bu xəstəliklərin başlıca səbəbi qohum nikahlar və tibbi müayinədən keçmədən evlənən cütlüklərdir. Çünki qan analizi nəticəsində irsi genetik xəstəlikləri olan gələcək valideyinlərin evlənməsi tibbi nöqteyi-nəzərdən yolverilməzdir. Doğulan şikəst uşaqların əksəriyyəti bu evliliklər nəticəsində dünyaya gəlir. Maraqlısı budur ki, belə ailələrdə 3-4 uşaq şikəst olaraq doğulduqdan sonra məsələdən xəbərdar olurlar ki, bu xəstəliyin səbəbkarı ya ana, yada atadır. Bəzən şikəst doğulan uşaqların cərrahiyyə üsulu ilə müalicəsi tamamilə mümkün olur. Ancaq yenə də xəstəyə həkim nəzarəti mütləq olmalıdır.
Bir çox irsi xəstəliklərin inkişaf etməsinə səbəb olan mutasiyalar xromosom səviyyəsində deyil, genlər səviyyəsində baş verir. Bunları isə xromosom analizləri aşkara çıxarmır. Ailələrdə (kişi və qadında) xromosomların sayının çox və ya az olması əksər hallarda kobud inkişaf qüsuru kimi irsi anomaliyalara səbəb ola bilir, autosomlarda (qeyri-cinsi xromosomlarda)da, qismən xromosomun sayının çox və ya az olması da inkişaf qüsuruna səbəb ola bilər. Bunları xromosom analizi ilə aşkara çıxarmaq mümkündür. Bir çox insanlar tərkibindən, kimyəvi təsirindən xəbərsiz olduqları dərman preparatları qəbul edirlər. Bu maddələr orqanizmdə gedən fizioloji və bioloji prosesləri ləngidir və hüceyrə səviyyəsinən başlayaraq patologiya əmələ gəlir. Bu proseslərin son nəticəsi isə orqanizm balansının pozularaq irsi və irsi olmayan xəstəliklərə düçar olmasına şərait yaradır.
Genetik xəstəliklərin digər səbəbi isə son dövrlər ətraf mühitin çirklənməsi, müxtəlif kimyəvi silahlardan istifadə olunması və tullantı məhsullarının havaya, suya buraxılmasıdır: "Radiasiya buraxan kimyəvi silahlar canlı kütlənin genefonduna bilavasitə təsir edir. Doğulan xəstə uşaqların əksəriyyəti elə bu şüalanmaların qurbanı olur. Qidalanma və qidaların tərkibi də orqanizmdə yaranan xəstəliklərə təkan verən amillərdir. Ümumiyyətlə, ekoloji problemlər canlı orqanizmlərdə mutasiya əmələ gətirir. Doğulan uşaqlar arasında anadangəlmə qüsurlu uşaqların sayı artmaqdadır.
[bookmark: _GoBack]Diatez (Yunan diatez-dən -. Bağımlılığı bir şey meylinin üçün) - konstitusiyanın bir anormallıq olduğunu şərti ifşa adekvat cavab meylinin səciyyələnir. Uşaqlar exudative kataral, limfatiko-gipoplasti-kal, Neyro-arthritic və allergik diatez fərqlənir.

Exudative kataral diatez. Uzun iltihab və allergik reaksiyalar müxtəlif həssaslıq, lenfoid hiperplazi olması, su-duz mübadiləsinin və davamsızlıq, dəri və selikli membranlarda desquamative infiltrative proseslər.

Etİologiyasi və patogenezi. Exudative kataral diatez nəticəsində uşaq genotip və ekoloji amillər. Diatez əlverişsiz dölün inkişafı (Toksikozla, kasıb ana qidalanma), tibbi müalicə, ana südü xarakterinə predisposes. Uşaqlar su-duz maddələr mübadiləsi pozulduğundan. Bu artmışdır mineralocorticoid və glukokortikoid zəifləmiş adrenal funksiyası ilə bağlı olan natrium, xlorid və su orqanı artmışdır gecikmə ilə özünü göstərir. Albumin, amin turşusu tərkibi səviyyəsi serum globulins sınıq və qalıq azot tərkibi artır, hyperglycemia bir tendensiya var, glikogenobrazuyuschaya qaraciyər funksiyası azalır hyperlipidemia aşkar və hiper və ya gipoholesterinemiya. Toplamaq zağlı metabolites acidotic istiqamətində hypovitaminosis A, B5, B6, C və E. inkişaf

Uşaq dəri, selikli qişasının, paratrofii və exudative kataral iltihab edirlər. Onlar qeyri-sabit kafedrasının büruzə çox həzm fermentləri, sintez azaltdı. Exchange kollagen pozularsa, birləşdirici toxuma strukturları geçirgenliği artırır. Uşaq Onlar diatez tez-tez allergik ilə müəyyən edir allergik reaksiyalar, meylli tənəffüs orqanları, mədə-bağırsaq traktının, sidik yolları və s bakterial infeksiya üçün daha çox. Biogen aminlər (histamin, serotonin, kinins s) toplanması meylli atopik allergiya formalaşmasında iştirak immünglobulin E artması istehsalı, səbəb orqanının belə bir sərəncam. Müəyyən ferment sistemlərinin növbədə səbəb irsi ilə bağlı exudative kataral diatez inkişafı.
Klinik. Diatez əlamətləri xüsusilə onun ana hamiləlik zamanı həddindən artıq allergen süd, sitrus, kofe, şokolad və digər ərzaq zəngin istehlak uşaq, həyatının ilk aylarında görünür. Adətən boyun, qoltuq və qasıq sahəsi katlanmalarda quru dəri, davamlı uşaq bezi səfeh edir. Derisi On yağ lopa (gnays), scaling (beşiyi papaq) ilə dəri üzünü reddening yerləşdirilmiş məhdudiyyətlər istehsal. Exudative dəyişikliklər üz, derisi baş, sonra boyun, ayaqları, Torso üçün hərəkət. Tipik təzahürü diatez - qotur nodüller. Xas selikli qişasının - coğrafi dil, rinit, konjonktivit, faringit, bronxit, qeyri-sabit kafedrasının ola bilər. Genişləndirilmiş qaraciyər, xüsusilə ərazilərdə yaxın periferik limfa düyünləri. , Solğun hamur Uşaqlar kilolu. Dərialtı toxuma hidrofilik, boş deyil. Toxuma turgor və elastiklik azalıb. Periferik qan normoregeneratornaya hypochromic anemiya, mülayim leukocytosis, eozinofili, mono-və lymphocytosis. Dalğalı ərzində diatez. Pəhriz pozulması, xəstəlik, vaksinlər gərginləşdirmək səbəb ola bilər. Ikinci ilin sonunda exudative effektləri adətən kəsilmək tədricən ləğv və bəzi uşaqlar da allergik xəstəlik inkişaf edir.
Diagnosis. Tipik təzahürü olarsa asanlıqla yerləşdirilir. Onların olmadıqda, və ya remissiya diaqnoz tarixi əsaslanır və minimal simptomları müəyyən olunur.
Müalicə. Mühüm rol səmərəli qidalanma ilə çalınır. Alerjik qidalar aradan qaldırılmalıdır. Karbohidratlar zəngin Limited ərzaq (taxıl, jele və s), süd, duz. Bu pəhriz artıq qələvi valences ilə üstünlük təşkil edən məhsullar olmalıdır. Yağ, 30%-i bitki mənşəli olmalıdır. Qida gündəlik yeni qida əlavələri və ya məhsulların tətbiqi uşaq cavab Qeyd edək ki, zaman pəhriz onları istisna fərdi hiper. Halda allergik reaksiyalar vitamin B1, B2, B6, (tavegil, diphenhydramine, Peritol, suprastin s) Antihistaminik təyin edilir. B12, B15, remisyon tövsiyə gistaglobin, adaptogens ildə C. tez-tez exacerbations. Zaman anksiyete, uyku bozuklukları effektiv sedatives var. Yerli terapiya məcburi agentləri və dezinfeksiya və əlavə hamam çimərlik, uşaq bezi tualet daxildir. Müşahidə dermatoloq göstərilir.

Limfatiko-hypoplastic diatez.
Davamlı lenfadenopati, ekoloji təsirlərə aşağı uyğunlaşma chromaffin aparat və allergik reaksiyalara meylli thymus vəzi anormallıq, inkişafı ilə səciyyələnir. Bəlkə uşaqlar, lakin ən azı tələbələr, 2-7 yaşında daha çox ümumi. Tədricən formalaşmışdır. Son illər konstitusiya bu anomal tezliyini artırmaq üçün bir meyl olmuşdur.

Etyolojisi və patogenezi. Bir diatez ortaya çıxmasında böyük rol utero (hamiləlik kan zehirlenmesi, ana xəstəliyi) və extrauterine (uzun axan xəstəliyi, balanssız bəslənmə) fəaliyyət göstərən ekoloji amillər oynayır. Uşaqlar catecholamines və glucocorticoids sintezi dərəcəsi azalıb. Bu foyesində nisbəti glucocorticoids ildə - mineralocorticoids orta lenfoid hiperplazi, natrium, su, xloridlərin orqan təxirə təbliğ edən mineralocorticoid doğru keçdikdə. Konstitusiya bu anomal özəlliyi güclü stimul ilə bayılma, dağılması, bəzən qəfil ölüm baş verə bilər.

Klinik. Xarakterik görünüşü. Uşaqlar, süst küt, solğun, hamur. Dərialtı piy yumşaq hissi ilə, yaxşı və ya lazımsız olduğunu dilə gətirdi. Musculature zəif inkişaf edir. Tone və toxuma turgor azalıb. Bədənin uzunluğu yaş normalarına uyğundur və ya uzun sümüklərin hesabına çoxdur. Winglike protruding küncləri ilə Trunk və boyun qısa, dar blade. Sinə üst hissəsi qeyd daralma, qabırğa və üfüqi vəziyyətdə, aşağı ətrafların və əyrilik. Uşaqlar effektiv, tez yorğun ətraf mühitə heç bir maraq, pəhriz və ya xəstəlik tez arıqlamaq pozulması, uzun və güclü stimul dözə bilmərik.
Mühüm klinik simptom - geri boğaz, dil, damaq və nasopharyngeal tonsils və dalaq və mezenterik və mediastinal və limfa köklərinə o cümlədən davamlı şişkin limfa düyünləri. Nasopharyngeal tonsils burun tənəffüs şəxs pozulması adenoid növü inkişafına səbəb adenoid müstəviyə, beyin qan axını məhdudlaşdırmır. Bəzən aşağı dərəcəli qızdırma var.
Uşaq "damcı" ürək məbləği azaldıla bilər. Funksional sistolik olan köməkliyi ilə murmur və taşikardi dinlədi. Aortic arch hypoplasia, anadangəlmə ürək qüsurları aşkar edə bilərsiniz. Köhnə yaş, qızlar genital orqanlarının hypoplasia (dar vajina, uşaq uşaqlıq) aşkar edilmişdir. Skin dəyişikliklər gənc uşaqlar, eləcə exudative diatez kimi baş, lakin onlar az elan edir. Periferik qan leukocytosis, lymphocytosis və monocytosis ilə müəyyən edilir. Uşaqlar yuxarı tənəffüs yollarının infeksiyası meylli, onlar tez-tez neurotoxicity, narahat microcirculation inkişaf edir. Bu uşaq vərəm tez-tez torpid kurs edir. Strofulyus, sıraca olun.

Diagnosis. Uşağın xarakterik görünüşü, limfa düyünləri, timus vəzinin bir davamlı artım əsaslanır. Olan adrenal funksional dövlət Azaldılması diaqnozu təsdiqləyir.

Müalicə. Yemekler balanslı, yaşa uyğun olmalıdır. Bu digestible karbohidratlar məhdudlaşdırmaq məsləhətdir. Hardening, masaj, idman zalı kimi. Aloe, Sibir jenşen, jenşen, dibazol, metatsil, pentoxyl, {vitamin A, B5, B6, B12, B15, E), kalium orotate, glyceryl - bədənin müdafiə və adrenal funksiyası stimullaşdırılması alternativ kursları adaptogens vasitələri, təyin.

Neuro-arthritic diatez.
Obezite inkişafına meylinin ilə xarakterizə, şəkərli diabet, ateroskleroz, hipertoniya, Gut, metabolik artrit ki, purin, lipid və karbohidrat mübadiləsinin pozulması səbəb olur. Iğtişaşlar və həzm yemək olma, sinir excitability artıb. Ilk həftə və ay həyat baş verə bilər, lakin adətən onların qeyri-spesifikası diaqnozu deyil. Məktəb yaşlı uşaqların daha tipik tam partladılmış diatez.

Etiologiyası və patogenezi. Digər tərəfdən - inkişaf bir tərəfdən, və gücü, rejimi, ətraf mühitin təsiri, müəyyən patoloji metabolik xassələri devralma qəlbində. Hər hansı yüksək narahatlıq səviyyədə qəbul purines maddələr mübadiləsi və qan və sidik, qaraciyər aşağı acetylating qismində onların content artırmaq böyük əhəmiyyət patogenezinde.

Klinik. Yaş asılıdır: kiçik uşaq, daha çətin xəstəlik əlamətləri müəyyən etmək. Diatez erkən yaşda başlayır. Artıq uşaqlar qıcıqlanma, əsəbilik, narahatlıq ola bilər. Sonra simptomları artır. Narahat yatmaq, siz üz əzələlərinin, əzalarını twitching, gecə terror ola bilər. Irəlidə yaş normaları uşaqların zehni inkişafı. Xüsusilə gənc uşaqlar tez-tez simptom, - anoreksiya mərkəzi mənşəli. Bəzən kilo çox uşaq onun yoxa sonra. Bəzi uşaqlar qida yalnız minimal istifadə ilə gənc yaşda kilolu ola bilər. Onlar bədən çəkisi əhəmiyyətli dəyişikliklərə səbəb ola biləcək çox qidalanma, çox həssasdır.
Müxtəlif polimorfizminin məktəbəqədər və məktəb yaşlı və müxtəlifliyi uşaq diatez üzrə klinik şəkil. Maddələr mübadiləsi, xüsusilə yağ, olduqca kəskin ifadə və qusma atsetonemicheskoy gətirib çıxarır. Daş formalaşması tendensiyası, diabet inkişaf var. Mümkün dəri səfeh, qaşınma, arıqlama, az piylənmə, səfeh, şişkin limfa düyünlərinin. Uşaqlar ətrafların ağrı şikayətlənirlər. Bəzən uzun aşağı dərəcəli qızdırma var. Tez-tez migren növü ilə baş ağrıları əziyyət çəkir. Gut xarakterik təzahürləri, gallstones müşahidə deyil, yalnız ekvivalentləri böhranlar və Gouty hücumlar qeydə alınır.

Diagnosis. Ailə tarixi, klinik təzahürləri metabolik xəstəliklər iştirakı əsaslanır. Tipik bir laboratoriya test - qan və sidik sidik turşusu səviyyəsi artır.


