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Көптеген жетістіктер болса да, тұқым қуалайтын 
ауруларды емдеуде қазіргі кезде тиімді радикальды 
ем бар деп айтуға əлі ерте. Көбінесе диетикалық, 
симптоматикалық, орын басу, коррекциялаушы 

гормонды немесе хирургиялық емдер 
қолданылады. Осыған байланысты ерте 

диагностикалау мен алдын алудың мəселесі аса 
маңызды болып табылады. Алдын алудың 

нəтижелігі жалпы тəжірбиелік дəрігерлердің ауру 
немесе ауру болуы мүмкін адамдарды дер кезінде 

анықтап жəне медико-генетикалық профильді 
мекемелерге жолдауына байланысты. 



Клинико-генеалогиялық əдіс - 19 
ғасырдың соңында Гальтон ұсынған 
адам генетикасын зерттеудің ескі 
əдістерінің бірі. Белгінің тұқым қуалау 
сипаты мен тұқым қуалау типін, 
пенетранттылығын анықтауға, жанұяда 
ауру баланың туылу мүмкіндігін 
есептеуге мүмкіндік береді. Бұл əдістің 
мəні - шежірелік байланыстарды 
анықтап, ұрпақ қатарында туыстар 
арасында белгінің таралуын анықтау



o  Полигендік тұқым қуалау - полигендік тұқым 
қуалаудың критерийлерін алғаш 1969 ж. К.

Картер сипаттаған жəне 1989 ж. Ф.Фогель мен 
А.Мотульский толықтырған. Орта 

жағдайларына тəуелді тұқым қуалауға бейім 
аурулар болып табылады. Полигендік аурулар 

бойынша монозиготты егіздердің 
конкорданттылығы дизиготты егіздердің 

конкорданттылығына қарағанда 4 есе жоғары



Цитогенетикалық əдістер - адамның 
хромосомаларын микроскоп арқылы 

зерттеуге негізделген əдістер тобы. Бұл 
əдістер хромосомалық ауруларға диагноз 
қоюда қолданылады. Олардың ішінде ең 

кеңінен таралған - кариотиптеу - 
кариотипті зерттеу арқылы 
хромосомалардың саны мен 

құрылысындағы өзгерістерді анықтауға 
мүмкіндік беретін тиімді əдіс.





Биохимиялық əдістер - бұл қан, зəр жəне 
ағзаның басқа да сұйық орталарынан əр 

түрлі заттардың алмасуының деффектісін 
анықтауға мүмкіндік беретін əдістер тобы. 

Осы əдістер арқылы түрлі өнімдердің 
жиналу немесе жетіспеушілігі түрде көрініс 
беретін 1000 аса туа біткен зат алмасудың 

аномалиялары анықталған. Биохимиялық 
əдістер патологиялық генді гетерозиготалық 
түрде тасымалдауды анықтауда аса маңызды 

роль атқарады 



.
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Медико-генетикалық кеңес (МГК) - 
медициналық көмектің арнайы түрі - 
тұқым куалайтын ауруларды алдын 

алудағы ең кеңінен таралған əдісі. Медико-
генетикалық кеңес - тұқым қуалайтын 
немесе тұқым қуалауы мүмкін аурумен 

ауратын адамға жəне оның тума-
туысқандарына сол аурудың салдары, ол 

аурудың дамуы жəне тұқым қуалау 
мүмкіндігі, оны емдеу жəне алдын алу 
əдістері туралы мəліметгер берілетін 

процесс



•Пренатальды диагностика (ПД) - 
эмбриональдық дамудың алғаш 
сатысында жүргізілетін ұрықтың 
саулығын анықтауда қолданылатын əр 
түрлі əдістер. Бұл кезде, тұқым 
қуалайтын аурулардың алдын алу 
мақсаты сау емес эмбриондар мен 
ұрықтарды түсіру арқылы іске 
асырылады.





• Хорионбиопсия (7 сурет) - хорион 
бүрлерінің кесінділерін алу. Жиі 
жүктіліктің 8-11 апта аралығында 
трансабдоминальды (іш пердесін 
тесу арқылы) немесе 
трансцервикальды (қынап аркылы) 
УДЗ аппаратымен бақылау арқылы 
жүргізіледі





Амниоцентез (8 сурет) - ұрық 
көпіршігін тесу арқылы ұрық 

айналасындағы сұйықтықты жəне 
ондағы ұрық жасушаларын алу 

əдісі. Жүктіліктің 15-18 апта 
аралығында жүргізіледі. Асқыну 

қауіптілігі - 0,5-1%





•Кордоцентез — жүктіліктің 
18-22 апта аралығында 
кіндік тамырынан қан алу 
əдісі
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Назар аударғаныңыздар 
үшін рахмет!


