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Annotatsiya. Edvards sindromi, shuningdek, trisomiya 18 sindromi, to‘lig,
mozaik trisomiya yoki gisman trisomiya 18 kabi bir gancha turlari mavjudligi tufayli
keng targalgan xromasoma kasalligi. Edvards sindromining ko‘p holatlari onaning
yoshi, onaning qon zardobidagi marker skriningi yoki sonografik anormalliklarni
aniglash (masalan, ensa shaffofligigining oshishi, osishning kechikishi, xoroid pleksus
Kistasi, tug‘ma yurak nugsonlari asosida prenatal tashxis gilinadi).

Kalit so‘zlar: Edvards sindromi, turlari, sabablari, etiologiyasi, differensial,
diagnostika davolash usullari

Edvards sindromi, shuningdek, trisomiya 18 sindromi, to‘lig, mozaik trisomiya
yoki gisman trisomiya 18 kabi bir gancha turlari mavjudligi tufayli keng targalgan
xromasoma kasalligi. Tirik tug‘ilishining targalishi (1/6000-1/8000) deb baholanadi,
ammo yugori chastotasi tufayli umumiy targalish (1/2500-1/2600) dan yuqgori. Edvards
sindromi 18-xromasomaning qo‘shimcha nusxasi tufayli autosamal Xxromasoma
buzilishidir. Edvards sindromi autosamal trisomiya sindromidan biri bo‘lib, chastotada

trisomiya 21 dan keyin ikkinchi o‘rinda turadi.
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Edvards sindromi birinchi marta 1960-yilda Edvards va boshgalar tomonidan
tasvirlangan.Sindrom namunasi katta va kichik anomaliyalarning tanigli namunasini,
neonatal va chagaloglar o‘limi xavfini oshirishni, shuningdek, sezilarli psixomotr va
kognitiv nogironlikni 0z ichiga oladi.

Etiologiya. Edvards sindromi odatda, 18g xromasining go‘shimcha nusxasidan
kelib chigadi. Edvards sindromining uch turi tafovut gilinadi: to‘lig, mozaik va gisman
trisomiya 18.

1. To‘lig trisomiya 18 eng keng targalgan shakl (94%). Bu tipda har bir hujayra
18-xromasomaning uchta to‘lig nusxasini 0z ichiga oladi. Qo‘shimcha xromasoma
ajralmasligi, asosan meyoz davrida yuzaga keladi. Qo ‘shimcha xromasoma ko‘pincha
onadan kelib chigadi. Onaning yoshi o‘sishi bilan ajratilmagan xatolarning chastotasi
ortadi.

2. Qisman trisomiya 18 Edvards sindromining 2% ni tashkil giladi. Ushbu tipda
18q xromasomasining fagat gqisman sigmenti uch nusxada mavjud. Qisman uchlik
ko‘pincha ota-onalardan biri tomonidan muvozanatli translokatsiya yoki inversiya
natijasida yuzaga keladi.

3. Mozaik trisomiya 18 sindromning 5% ni tashkil giladi. Ushbu turdagi to‘lig
trisomiya 18 va oddiy hujayra chizig‘i mavjud. Fenotip erta o‘lim bilan to‘liq trisomiya

18 fenotipidan normal fenotipgacha bo‘lishi mumkin.

Trisomy 18
(Edward’s Syndrome)
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Baholash. Trisomiya 18 ni baholash va tashxislash antenatal davrda boshlanadi.
Onaning sarum skriningi alfa-fenoprotein, inson xorionik gonadotropini va
konyugatsiyalanmagan estriolning past darajasini ko‘rsatishi mumkin. Sarum va
genetik belgilar klassik ultratovush tekshiruvi natijalari bilan birlashganda foydaliroq
bo‘ladi. Masalan, ona plazmasida hujayrasiz homilalik DNKdan foydalangan holda
invaziv bo‘lmagan prenatal test (NIPT) trisomiya 18 tashxisini qo ‘yishda rol o‘ynaydi,
lekin fagat 60,7% PPV ga ega. Ultratovush bilan birgalikda NIPT ikkinchi trimestrda
PPV 100% va NIPV 100% gacha. Agar antenatal skrining homilalik anevloidiya xavfi
yugori bo‘lsa, amniyosentez yoki xoroin villus namunasini olish tavsiya etiladi.

Differensial diagnostika. Edvards sindromining differensial diagnostikasi
nisbatan kengdir. U quyidagilarni oz ichiga oladi.

1. Homilalik akkineziya ketma-ketligi avtosomal retsessiv holat bo‘lib, yuz
anomaliyalari, jumaladan mikrognatiya, ko‘plab bo‘g‘im kontrakturalari, intrauterin
o‘sish cheklanishi va o‘pka gipoplaziyasi bilan tavsiflanadi.

2. Patau sindromi (trisomiya 13)

3. Charge sindromi (koloboma, yurak nugsonlari, xoanal atreziya, o‘sishning
kechikishi, jinsiy va qulog anomaliyalari)

4. Vacterl assotsiatsiyasi (umurtgali nugsonlar, anal atreziya, traxeozofagial
ogma, buyrak anomaliyalari, go‘l-oyoq nugsonlari)

Xulosa. Ko‘pgina genatik kasalliklarda bo‘lgani kabi Edvards sindromining ham
aniq sababi to‘liq tushunilmagan. Ma‘lumki bu holat homiladorlik vaqtida yuzaga
keladigan tasodifiy yuzaga keladi va odatda, ota-onadan meros bo‘lib o‘tmaydi.
Amniyosentez yoki xoronoik villus namunasi kabi prenatal test Edvards sindromini
tug‘ilishdan oldin tashxislashi mumkin. Biroqg, prenatal testlar va homiladorlikni
to‘xtatish bo‘yicha keying garorlar bilan axlogiy mulohazalar mavjud. Hozirgi kunda
aniq davolash usuli yo‘g. Chunki Edvards sindromi bilan og‘rigan yangi tug‘ilgan
chagaloglarda o‘lim darajasi yuqgori va gaysi chagaloglar hayotining birinchi yilidan
keyin yashashini bashorat gilish giyin. Edvards sindromida to‘satdan o‘limning asosiy
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sababi nevrogik barqarorlik, yurak yetishmovchiligi va nafas olish yetishmovchiligidir.
Har bir bemor uchun individual yondashuv ko‘rib chigilishi kerak, bu bolaning

manfaatlarini ko‘zlab, ota-onalarning tanloviga katta ahamiyat beradi.
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