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Annotatsiya: Ushbu maqolada lizosomal saglash kasalliklarining laborator
diagnostikasi, ularning kelib chiqgish sabablari va aniglash usullari yoritilgan.
Lizosomal fermentlar faoliyatining buzilishi natijasida hujayralarda turli metabolik
moddalar to‘planishi va uning organizmga ta’siri ko‘rib chigiladi. Kasalliklarni
aniglashda fermentativ faollikni tekshirish, molekulyar-genetik tahlil, biokimyoviy
tekshiruvlar hamda biomarkerlarni aniglash usullarining ahamiyati tahlil gilinadi.
Zamonaviy laborator diagnostika usullaridan foydalanish kasalliklarni erta aniglash,
tashxisni tasdiglash va davolash jarayonini to‘g‘ri tashkil etishda muhim o‘rin tutadi.

Kalit so‘zlar: lizosomal saglash kasalliklari, laborator diagnostika, lizosomal
fermentlar, fermentativ faollik, genetik tahlil, biomarkerlar, metabolik kasalliklar.

JJABOPATOPHAS TUATHOCTUKA JIN30COMHBIX
BOJIEBHEN HAKOILIEHUS

AHHoTanus: B nanHOli ctaThe paccMaTpuBaroTcs 1abopaTopHasi JUArHOCTHKA

JU30COMHBIX OOJIE3HEH HAKOIUICHUS, MPUYUHBI MX BO3HUKHOBEHHS U METObI
BbIsiBIIeHUs. OCBeIIaeTCs BIUSHNAC HAPYIIEHUSI aKTUBHOCTH JIM30COMHBIX (DEPMEHTOB,
MPUBOMSIIETO K HAKOIUICHUIO PAa3UYHBIX METAa0OJMYECKUX BEIIECTB B KIIETKaX
opraHuzMa. AHaJIU3UPYETCs 3HAUYCHHUE ONMpeae/iCHUs] (PePMEHTATUBHOW aKTUBHOCTH,
MOJICKYJIIPHO-TEHETUYECKOTO  HCCIEAOBaHUS,  OMOXMMHUYECKMX  TECTOB U
OMOMapKepoB B JUArHOCTHKE 3a00jeBaHui. Vcronp30BaHEe COBPEMEHHBIX METOJIOB
7a00paTOpPHOMl  JUArHOCTUKM UIPAeT BaXXHYIO POJb B PAHHEM BBISBJICHUU
3a00yieBaHNM, TOJATBEPKACHUHM JHArHO3a U TMPABUIBHON OpraHU3AIMH JIEYeOHOTO
mpoiiecca.

KawueBble cjoBa: JU30COMHBIE OOJIC3HM HAKOIUIEHUs, JiabopaTopHas
JTMAarHOCTHKA, JIM30COMHBIE (DepMEHTHI, (DEpMEHTAaTUBHASI AKTUBHOCTb, T€HETUYCCKUM
aHaiau3, OMOMapKepbl, METa0OIMYECKHE 3a00JICBaHNS.
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LABORATORY DIAGNOSIS OF LYSOSOMAL STORAGE DISEASES

Annotation: This article examines the laboratory diagnosis of lysosomal storage
diseases, their causes, and detection methods. It discusses the effects of impaired
lysosomal enzyme activity, which leads to the accumulation of various metabolic
substances in the cells of the body. The importance of enzyme activity testing,
molecular genetic analysis, biochemical examinations, and biomarker detection in
disease diagnosis is analyzed. The use of modern laboratory diagnostic methods plays
an important role in the early detection of diseases, confirmation of diagnosis, and
proper organization of treatment.

Key words: lysosomal storage diseases, laboratory diagnosis, lysosomal
enzymes, enzyme activity, genetic analysis, biomarkers, metabolic diseases.

Lizosomal saglash kasalliklari (LSK) — lizosomal fermentlar yoki lizosomal
faoliyat bilan bog‘lig ogsillarning irsiy buzilishi natijasida yuzaga keladigan metabolik
kasalliklar guruhidir. Ushbu kasalliklarda ma’lum moddalarni parchalaydigan
fermentlar yetishmasligi yoki yetarli darajada faol boImasligi sababli ular hujayralarda
to‘planib boradi. Natijada turli a’zolar va to‘qimalarning faoliyati buziladi.

Lizosomalar hujayra ichidagi murakkab moddalarni parchalash va gayta ishlashda
ishtirok etuvchi organoidlardir. Ularning tarkibida ogsillar, lipidlar, polisaxaridlar va
boshga moddalarni parchalovchi ko‘plab fermentlar mavjud. Fermentlardan birining
genetik nuqson sababli yetishmasligi ma’lum metabolitning organizmda ortiqcha
yig‘ilishiga olib keladi.

Lizosomal saglash kasalliklariga Gaucher kasalligi, Fabri kasalligi, Pompe
kasalligi, Niemann—Pick kasalligi, mukopolisaxaridozlar va boshqga kasalliklar kiradi.
Ularning klinik belgilari bir-biridan farq qilishi mumkin. Ayrim bemorlarda jigar va
taloq kattalashishi, suyak o‘zgarishlari, nevrologik belgilar, mushak zaifligi, yurak
yoki buyrak faoliyatining buzilishi kuzatiladi.

Eng muhim usullardan biri — lizosomal fermentlarning faolligini aniglash. Bunda
bemorning qoni, leykotsitlari, plazmasi yoki boshga biologik materiallaridan
foydalanish mumkin. Muayyan kasallikka xos ferment faolligining sezilarli pasayishi
kasallikdan shubhalanish yoki tashxisni tasdiglash uchun muhim dalil hisoblanadi.

Masalan, Pompe kasalligida alfa-glukozidaza fermenti faoliyati tekshiriladi. Fabri
kasalligida alfa-galaktozidaza A faolligini aniglash muhim. Gaucher kasalligida esa
beta-glukotserebrozidaza fermenti faolligi tekshiriladi.

Biokimyoviy biomarkerlar. Ferment tahlillariga go‘shimcha ravishda ayrim
kasalliklarga xos biomarkerlar aniglanishi mumkin. Biomarkerlar kasallik natijasida
organizmda to‘planadigan yoki metabolizmida o‘zgarish yuz beradigan moddalarni
ko‘rsatadi. Ular dastlabki skrining, tashxisni gqo‘llab-quvvatlash va ayrim hollarda
davolash samaradorligini kuzatishda yordam beradi.
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Molekulyar-genetik diagnostika. Lizosomal saglash kasalliklarining aksariyati
genetik tabiatga ega bo‘lganligi sababli DNK tahlili diagnostikaning muhim bosgichi
hisoblanadi. Molekulyar-genetik tekshiruv orqgali kasallik bilan bog‘liq genlardagi
patogen variantlar aniglanishi mumkin.

Genetik tahlil ferment faolligi tekshiruvining natijasini tasdiglash, kasallik turini
aniqlashtirish va ayrim hollarda bemorning oila a’zolarida genetik maslahat jarayonini
tashkil etish uchun muhimdir.

Diagnostika bosgichlari, Amaliyotda laborator diagnostika quyidagi ketma-
ketlikda olib borilishi mumkin:

Klinik shubha — skrining/biomarker tekshiruvi — ferment faolligini aniglash —
molekulyar-genetik tekshiruv — tashxisni tasdiglash.

Ba’zi holatlarda ushbu bosqichlarning tartibi kasallik turi va laboratoriya
imkoniyatlariga garab farq giladi.

Hozirgi vaqtda lizosomal saqlash kasalliklarini diagnostika qilishda an’anaviy
biokimyoviy tekshiruvlar bilan bir qgatorda yuqori sezgir va molekulyar
texnologiyalardan keng foydalanilmoqda. Aynigsa, qurug gon tomchisi (DBS)
yordamida ferment faolligini aniglash zamonaviy skrining usullaridan biri hisoblanadi.
Ushbu usulda juda kam miqdordagi qon namunasi orgali bir nechta lizosomal
fermentlarning faoliyatini baholash imkoniyati mavjud.

Zamonaviy laboratoriyalarda tandem  mass-spektrometriya  (MS/MS)
texnologiyasi ham muhim o‘rin egallaydi. Ushbu usul yordamida qon tarkibidagi ayrim
metabolitlar va ferment substratlarining migdorini yugori aniglikda baholash mumkin.
MS/MS texnologiyasi aynigsa neonatal skrining va kam uchraydigan metabolik
kasalliklarni erta aniglashda qo‘llanilmoqda.

Molekulyar-genetik diagnostika ham sezilarli darajada rivojlangan. Hozirgi
laboratoriyalarda polimeraza zanjir reaksiyasi (PCR), Sanger sekvenslash va yangi
avlod sekvenslash (NGS) kabi usullar yordamida kasallik bilan bog‘liq genlardagi
mutatsiyalar aniqglanadi. NGS texnologiyasi bir vaqtning o‘zida ko‘plab genlarni
tekshirish imkonini berishi sababli klinik belgilar bir-biriga o‘xshash bo‘lgan irsiy
kasalliklarni differensial diagnostika qilishda aynigsa foydalidir.

Bundan tashqari, lyso-Gb3, chitotriosidase, glucosylsphingosine kabi
biomarkerlarni aniglash ayrim lizosomal kasalliklarda diagnostik jarayonni to‘ldirishi
mumkin. Masalan, Fabri kasalligida lyso-Gb3, Gaucher kasalligida esa
glucosylsphingosine kabi biomarkerlar klinik va fermentativ tekshiruvlar bilan
birgalikda baholanishi mumkin.

Xulosa. Lizosomal saqlash kasalliklari kam uchraydigan, ammo klinik jihatdan
muhim irsiy metabolik kasalliklar hisoblanadi. Ularni fagat klinik belgilar asosida
aniqlash giyin bo‘lishi mumkin. Shu sababli fermentativ tahlillar, biomarkerlarni
aniglash va molekulyar-genetik tekshiruvlardan kompleks foydalanish muhim
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ahamiyatga ega. Erta laborator diagnostika kasallikni o‘z vaqtida aniglash, bemorni
tegishli mutaxassisga yo‘naltirish va davolash hamda kuzatuv strategiyasini belgilash
imkonini beradi.
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