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ISIN UMUMI XARAKTERISTIKASI

Todqiqatin aktualh@l. Irsi goz xostoliklori (IGX) miiasir
oftalmologiyanin vo sohiyya sisteminin miihiim problemlorindon biri
hesab olunur. Bu patologiyalar erkon yas dovriindon baslayaraq gérmo
gabiliyyotinin azalmasina, agir hallarda iso korluga sobab olur vo
naticado usaqlarin fiziki, psixoloji vo sosial inkisafina monfi tosir
gostorir?.

Umumdiinya Sohiyya Toskilatmin (UST) molumatlarina géra,
diinyada usaqlar arasinda korluq imumi korluq gostaricisinin toxminon
4%-ni toskil edir. Yoni, 19 milyon usaq miixtolif doracoli gdérmo
qiisurundan aziyyat ¢okir vo onlarin toxminan 1,4 milyonu kor olaraq
yasayir> >. Eyni zamanda qeyd olunur ki, usaq korlugunun toxminon
yaris1 qarsisi alman, yoni miialico edils bilon soboblarlo baglidir®. Bu isa
erkon diagnostika vo profilaktik todbirlorin aparilmasinin  bdyiik
ohomiyyat kasb etdiyini gostarir> °.

! Consultation on development of standards for characterization of vision loss and
visual functioning. — Geneva: World Health Organization, — 2003, — 19 p.
WHO/PBL/03.91

2 Bourne R.R.A. Magnitude, temporal trends, and projections of the global
prevalence of blindness and distance and near vision impairment: a systematic
review and meta-analysis / R.R.A.Bourne, S.R.Flaxman, T.Braithwaite [et al.] //
Lancet Glob Health, — 2017. 5(9), — p.888-897. DOI: 10.1016/S2214-
109X(17)30293-0.

% Rahi J.S. Childhood blindness and VISION 2020 / J.S.Rahi, C.Gilbert // Br J
Ophthalmol., —2021. 105(4), — p.454-459. doi: 10.1136/bjophthalmol-2020-316397.
4 Global Initiative for the Elimination of Avoidable Blindness. — Geneva: World
Health Organization, — 1997, — 46 p. WHO_PBL_97.61_Rev.2.

5 Riistamova N.M. Goziin tor gisasinmn patologiyalari ilo bagl ilkin olillik riski vo
tibbi-sosial yiikiin agirlig1 / Azorbaycan Oftalmologiya Jurnali, — 2011. Ne2(6), —
s.38-41

6 3I/IH'-IeHKO PA OCHOBHBIC METOAOJJIOTUYECCKHUE IIOAXOAbI K BBISIBJICHHIO H
JIMarHOCTHKE MOHOTEHHBIX HACIEICTBEHHBIX 3a00jeBaHMii © TPOOJIEMbI B
OpraHM3aliyd MEAUIMHCKOW TMOMOIM U NPO(UIAKTHYECKUX MPOrpamMM
P.A.3unuenko, C.M.Kynes, O.FO.Anekcanapoa // IIpoGiemMbl conuanbHOM
TUTHEHBI, 3JpaBOOXPAaHEHUsIM HcTopun Meauiuuel, — 2019. 27(5), — p.865-877.
DOLI: 10.32687/0869-866X-2019-27-5-865-87
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Irsi gz xostoliklori genetik mutasiyalar naticosindo yaranir vo
autosom-dominant, autosom-resessiv, X-slagali vo ya mitoxondrial
irsiyyot mexanizmlori ilo otiiriiliir’.

Aparilan elmi todqiqatlar gdstorir ki, IGX-nin yayilmasinda
miihiim risk faktorlarindan biri qohum nikahlardir®. Diinya iizro
nikahlarin toxminon 20%-don ¢oxu qohum evlilikloridir va bu ciir
nikahlardan dogulan usaqlarda autosom-resessiv genetik xostoliklorin
rastgolmo tezliyi ohomiyyatli doracads yiiksok olur®. Qohum nikahlar
eyni mutant genlorin har iki valideynds dasiyict olmasi ehtimalinmi
artirtr vo noticado genetik xostoliklorin nosildon-naslo Gtiirtilmasi
yiiksalirt?,

Qohum nikahlardan dogulmus usaqlarda goérmo organinin
miixtolif anadangalma vo irsi patologiyalart miisahids olunur; bu
patologiyalar hom izoloolunmus g6z xastaliklori, hom do ¢oxsistemli
genetik sindromlarin torkib hissasi kimi tozahiir edo bilor. Homin
patologiyalar erkon yas dovriindon baslayaraq gormo funksiyasinin
progressiv sokildo pozulmasina, olilliyo vo bir sira hallarda geri
donmoz korlugun inkisafina sabab ola bilor!: 12,

" Bittles A.H. The global prevalence of consanguinity: [Electronic resurs] — 2010.
http://www.consang.net

8 Bhinder M.A. Consanguinity: A blessing or menace at population level? /
M.A.Bhinder, H.Sadia, N.Mahmood [et al.] // Ann Hum Genet., — 2019. 83(4), —
p.214-219. doi: 10.1111/ahg.12308.

° Kalam M.A. Change in the prevalence and determinants of consanguineous
marriages in India / M.A Kalam, S.K.Sharma, S.Ghosh [et al.] // Hum Biol., — 2021.
92, —p.93-113. doi: 10.13110/humanbiology.92.2.02.

10 Akkaya S. Rate of Parental Consanguineous Marriage among Patients with Visual
Impairments in Turkey // Med Hypothesis Discov Innov Ophthalmol., — 2016. 5(4),
—p-115-120.

11 Ahmed J. Determinants of consanguinity and inbreeding coefficient F in Dir lower
district, north-west Pakistan: a multivariate approach / J.Ahmed, U.A.Rehman,
S.Malik // Iran J Public Health, — 2016. 45, — p.537-539.

2Hamamy H. Consanguineous marriages: pearls and perils / H.Hamamy,
S.E.Antonarakis, L.L.Cavalli-Sforza [et al.] // Genet. Med.,—2011. 13(12), — p.841-
847. doi: 10.1097/GIM.0b013e318217477f.
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Bir cox olkalordo qohum nikahlarin genis yayilmasi irsi
xostoliklorin  epidemiologiyasi, klinik x{isusiyyatlori vo risk
amillorinin  dyronilmosi istiqgamotindo genis elmi todqiqatlarin
aparilmasma  zomin  yaratmisdir>*.  Aparilmis  epidemioloji
aragdirmalar gostorir ki, qohum nikahlarinin genis yayildigi
populyasiyalarda autosom-resessiv genetik xastoliklorin, o ciimladen
IGX-nin rastgolmo tezliyi ohomiyyatli doracoda yuksekdlr15 . Bu
sobobdon miiasir sohiyyo sistemindo irsi xostoliklorin erksn
diagnostikasi, ohali arasinda skrininq programlarinin totbiqi vo genetik
moslohat xidmatlorinin inkisaf etdirilmasi xiisusi ohomiyyot kosb
edirt’

Qohu nikahlar genetik xostoliklorin, o ciimlodon irsi goz
patologiyalarinin golocok nosillor arasinda yayilma riskini artiran
miihiim amillordon biri hesab olunur'®,

Nazirlor Kabinetinin 23 iyun 2020-ci il tarixli 213 némrali qorar1
ilo iso qohum nikahlarin monfi noticalori barade maariflondirmo
Qaydas1 tosdiq edilmisdir. Daha sonra, 28 iyun 2024-cii il tarixli
ganunla Ailo Macallasing edilon doyisikliklora asason bazi qgohumluq

13 Shawky R.M. Consanguinity and its relevance to clinical genetics / R. M. Shawky,
S. M. Elsayed, M. E. Zaki [et al.] // Egypt J. Med. Hum. Genet., —2013. 14, —p.157-
164. doi: 10.1016/j.jmhg.2013.01.002

14 Singer S. Consanguinity and genetic diseases among the Bedouin population in
the Negev / S.Singer, N.Davidovitch, Y.Abu Fraiha [et al.] // Journal of Community
Genetics, —2020. 11(1), — p.13-19. https://doi.org/10.1007/s12687-019-00433-8
15Sharma S.K. Prevalence and determinants of consanguineous marriage and its
types in India / S.K.Sharma, M.A.Kalam, S.Ghosh [et al.] // J. Biosoc. Sci., — 2021.
53, —p.566-576. doi: 10.1017/S0021932020000383.

16 Tomairek R.H. Prevalence of Congenital Ocular Anomalies among Children with
Genetic Disorders: An Egyptian Study / R.H.Tomairek, M.M.Amin, K.Raafat [et al.]
// Semin Ophthalmol., — 2018. 33(5), — p.:613-619. doi: 10.1080/08820538.
2017.1375124

"Vision Screening Recommendations / American Association for Pediatric
Ophthalmology and Strabismus (AAPOS): [Electronic resource] /2021. URL:
https://aapos.org/members/vision-screening-guidelinesRetrieved from

18 Azorbaycan Respublikasinin Dévloat Statistika Komitasi. https://www.stat.gov.az/
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doracalari arasinda nikah qadagan edilmis vo 1 iyul 2025-ci ilden
qlivvoyo minmisdir.

Qanunvericilikdo aparilmis bu doyisikliklorin osas mogsadi
gohum nikahlariin miimkiin tibbi vo genetik noticalorinin garsisinin
alinmasi, irsi vo anadangolmo xostoliklorin yayilma riskinin
azaldilmas1 vo golocok nosillerin saglamliginin qorunmasidir®®.

Bununla yanasi qeyd etmok lazimdir ki, Azarbaycanda qohum
nikahlardan dogulmus usaqlarda rast golinon irsi goz xostaliklorinin
epidemioloji va klinik xiisusiyyatlori holo do 6z aktualligini qoruyur
va otrafli tadqiqat tolob edon prioritet elmi-praktiki mosalalordon biri
olaraq qalir. 22!

Yuxarida geyd olunanlari nozors alaraq, Azarbaycanda qohum
nikahlardan dogulmus usaqlarda rast golinon gz xostoliklorinin
Oyronilmasi, onlarin klinik xiisusiyyetlorinin tohlili, risk faktorlarinin
miioyyonlosdirilmasi  vo  erkon  diagnostika  todbirlorinin
tokmillosdirilmasi mithiim elmi vo praktik shomiyyat kosb edir. Bu
baximdan toqdim olunan dissertasiya isi oftalmologiya sahasindo
aktual problemlordon birino hasr olunmusdur.

Tadqgiqatin obyekt vo predmeti. Hazirki isdo 2019-2023-cii
illor arzindo Azarbaycan Respublikas1 Akademik Zarifo Oliyeva adina
Milli Oftalmologiya Morkozinin nozdinds faaliyyast gostoron Tibbi
Ekspertiza Komissiyasinda (TEK) miiayinodon kecon 560 usagin
miayinolorinin naticalori tohlil olunmusdur.

Tadgiqatin moqsadi. Azorbaycanda qohum nikahlardan
dogulmus usaqlarda irsi goz xastaliklorinin klinik-epidemioloji tohlili
va diagnostik skrininq alqoritminin hazirlanmasi.

19 https://e-qanun.az/framework/57545

2 Hosonova N.A. Azorbaycanda anadangolmo qlaukomali usaqlarda gdérmo
orqaninin rebabilitasiyast ii¢lin erkon diaqnostika vo kompleks miialico tadbirlorinin
hazirlanmasi: / tibb tizra folsofo doktoru dis. / — Baki, 2017. — 141 s.

21 2IK epumoB K.T. ConuanbsHO-TUTHEHHYECKHE, KIMHUKO-0(TaIbEMOIOTHIECKHE U
JKCIEPTHO-PEAOMIUTAIIMOHHBIC MPOOJIEMBI CICTIOTH M MHBAIUIHOCTU BCIICACTBUC
MATOJIOTUU OpraHa 3peHus B AsepOaikaHckod PecryOnmke M ImyTH MEIHMKO-
conuansHOW peabmnmrary: / Jluc. JOKTOpa METUIIMHCKUX HayK. / — Mocksa, 1997.
—418c.
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Tadqiqatin vazifalari. Yuxarida qeyd olunan moqgsadi hayata
kecirmoak liciin asagidaki vozifalor qarsiya qoyulmusdur:

1. Azarbaycanda irsi goz xostoliklorinin epidemioloji vo klinik
tozahiir formalarinin tohlili.

2. Qohum nikah amilinin irsi goéz xostoliklorinin rastgolmo
tezliyi vo klinik gedisine tosirinin dyronilmasi.

3. Irsi gdz xostoliklori zamam gérmo funksiyasinin pozulma
dorocosinin = komiyyotco  qgiymotlondirilmoesi  vo  korlugun
formalagmasina tosir edon asas amillorin miioyyonlosdirilmasi.

4. Mixtolif irsi goz patologiyalart {izra totbiq olunan miialico
yanagmalarinin tohlili.

5. Irsi gbz xostoliklorinin erkon diaqnostikasi {i¢iin skrining
algoritminin hazirlanmasi.

Tadqiqat metodlari. Todqgigat zamani xastolorin tibbi sonadlori
vo klinik malumatlar1 retrospektiv va prospektiv sokildo tohlil edilmis,
Arasdirma zamani ailo anamnezi osasinda xastolorin demoqrafik
gOstoricilori, miiraciot vaxti vo irsi goz xostoliklorinin klinik
xususiyyotlori  dyronilmisdir. Qruplar {iizro gostoricilorin  yas
yarimqruplar va cinsa gore yayilma tezliyi, eloco ds iqtisadi rayonlar
lizro rastgolmo xiisusiyyotlori tohlil olunmusdur. Toplanmis
molumatlarin analizi zaman1 parametrik vo geyri-parametrik statistik
tisullardan istifade olunmus, qruplar arasinda keyfiyyst vo komiyyat
gostoricilori miiqayisali sokildo statistik tohlil edilmisdir.

Miidafiays cixarilan asas miiddaalar: Aparilan todqiqatlarin
naticasinda asagidaki konseptual yanagmalar oldo edilmis vo miiddoa
soklinds ortaya qoyulmusdur:

* Cins, yas vo ailo anamnezi gostoricilori osasinda irsi goz
xostoliyi  olan  usaqlarin  epidemioloji  xiisusiyyatlorinin
miisyyanlosdirilmasi;

* Qohum nikahlardan  dogulmus usaqlarda irsi goz
xastaliklorinin klinik tozahiir formalarinin miiqayisali-sistemli tahlili
osasinda nozoloji strukturun miioyyanlosdirilmasi;

oirsi gdz xostoliklorindo  korlug vo  zoifgdrmonin
formalagmasina tosir edon asas risk amillorinin miioyyonlosdirilmasi
va onlarin tibbi-sosial shamiyyastinin qiymatlondirilmasi;
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* Ailo anamnezi nozoro alinmaqla irsi gdz xostoliyi olan
usaglarda patologiyanin klinik formasindan asili olaraq totbiq olunan
miialico yanagmalarinin tohlili;

» Irsi gdz xostoliklorinin profilaktikasi, erkon diaqnostikast iigiin
alqoritmin hazirlanmasi.

Tadqgigatin elmi yeniliyi:

1. Azarbaycanda qohum nikahlardan dogulmus usaqlar arasinda
irsi goz xastaliklorinin nozoloji strukturu sistemli sokildo aragdirilmas,
usaglarda korluga sobab olan asas amillor miioyyonlosdirilmisdir.

2. Qohum nikahlardan dogulmus usaqlar arasinda irsi goz
xostoliklorinin Azorbaycan Respublikasinin regionlari iizrs rastgalmo
tezliyi Tibbi Ekspertiza Komissiyasina miiraciotlor osasinda
Oyronilmisdir.

3. Usaqglarda irsi g6z xostoliklorinin erkon diagnostikasina
yonolmis marhalali skrining alqoritmi toklif edilmisdir.

Tadqiqat naticalarinin nazari vo praktik shamiyyati:

Aparilan todqiqatin noticolori oftalmologiya vo sohiyys
sahosindo movcud praktikalarin  tokmillosdirilmosine  vo  elmi
biliklorin zonginlosdirilmosine bdyiik tohfo verir. Bu naticoler,
xastaliklorin vaxtinda agkar olunmasi vo diizgiin miialico aparilmasi
sayosinda goérma qabiliyyatinin qorunmasina vo alillik saviyyasinin
azaldilmasina sorait yaradir.

Todqiqat osasinda hazirlanmis diagnostik alqoritmin totbiqi,
xtisusilo qohum nikahlarindan dogulan usaglarin miiayinasindo,
xostoliklorin erkon morholods askarlanmasimi vo adekvat klinik
miidaxiloni tomin etmokls, hokimlorin vo sshiyyo miiassisalorinin
foaliyyatinin effektivliyini artiracaqdir.

Disertasiya isinin aprobasiyasi:

Dissertasiya isinin materiallari, osas naoticolori vo osas
miiddoealart agsagidaki elmi-praktik konfranslarda moruzs edilmis vo
miizakire olunmusdur: Gonc Oftalmologlarin 11-ci Konfransi, 2017
(24 noyabr, Azorbaycan, Lonkoran), “Qlaukomanin Miiasir
Diaqgnostikast vo miialicasi” adli Elmi-Praktik Konfrans, 2018 (15
Mart, Azarbaycan, Baki), Azarbaycan Oftalmologlar Comiyyatinin 6-
ct Regional Konfransi, 2018 (26 oktyabr, Azorbaycan, Lonkoran),
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Tiirkiys Oftalmologiya Darnayinin 52-ci Beynslxalq Konfransi, 2018
(13-18 noyabr, Tirkiys, Antalya), Gonc Oftalmologlarin 12-cCi
Konfransi, 2018 (30 noyabr, Azorbaycan, Naxgivan), Azorbaycan
Oftalmologlar Comiyyatinin 7-ci Regional Konfransi, 2019 (25-26
Oktyabr, Azorbaycan, Soki), Akademik Zorifo Oliyevanin 96 illiyino
hosr olunmus “Oftalmologiyanin aktual problemlori” mdvzusunda
Beynolxalq Elmi-Praktik Konfrans, 2019 (29 aprel, Azarbaycan,
Baki), Akademik Zorifo Oliyevanin 99 illiyino hosr olunmus
“Oftalmologiyanin aktual problemlori” mdvzusunda Beynolxalq
Elmi-Praktik Konfrans, 2022 (28 aprel, Azorbaycan, Baki),
Azorbaycan Oftalmologlar Comiyyetinin 8-ci Regional Konfransi,
2022, (13 May, Azorbaycan, Gonca), 35-ci Asiya-Sakit okeani
Katarakta vo Refraksiya Corrahlar1 Assosiasiyasmin Illik iclas1 2023
(35th APACRS Annual Meeting, 08-10 iyun, Singapur, e-poster),
Ozbokistan Respublikasinin  Respublika ixtisaslasdirilmis Elmi-
Praktik Tibb Moarkozinin Go6z Xostoliklori iizro  Filialinin
yaradilmasinin 20 illiyina hasr olunmus Beynolxalq Oftalmologiya
Konfransi, 2023 (International Ophthalmological Congress, Dedicated
To The 20th ANNIVERSARY OF THE FOUNDATION OF
RSSPMCES 10C), (12-13 oktyabr, Somorgond, Ozbokistan),
Umummilli lider Heydor Oliyevin vo gérkomli alim akademik Zorifa
Oliyevanin 100 illiyina hasr olunmus “Goérmonin fiziologiyasi va peso
patologiyalari: Fundamental vo totbiqi aspektlor” mdvzusunda
Beynolxalq konfrans vo Azorbaycan fiziologlarinin 6-c1 kongresi,
2023 (30-31oktyabr, Azarbaycan, Baki), Akademik Zorifo Oliyevanin
anadan olmasinin 100 illiyina hasr olunmus 15-ci Azarbaycan Ganc
Oftalmologlar Konfrans1 vo Azorbaycan Gonc Oftalmologlarinin I
Forumu — “GOK-2023”, 2023 (24-25 noyabr, Azorbaycan, Baki),
Akademik Zorifo Oliyevanin anadan olmasmin 100 illiyino hasr
olunmus Azaorbaycan Oftalmologlar Comiyyatinin 12-ci Regional
Konfransi, 2023 (8 dekabr, Azorbaycan, Nax¢ivan), Avropa Katarakta
va Refraktiv Carrahlar Comiyyatinin (ESCRS) 29-cu Q1s Toplantist,
2024 (28 fevral — 2 mart, Afina, Yunanistan e-poster), Diinya
Oftalmologiya Kongresi 2024 (World Ophthalmology Congress-
2024) (16-19 avqust, Vancuver, Canada, e-poster), Azorbaycan
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Oftalmologlar Camiyyatinin ev sahibliyi ilo AOC-TCOD birgs
Beynolxalq Oftalmologiya ikinci Simpoziumu (2nd ASO&TROS
Joint International Ophthalmology Symposium, 2024, 25-26 oktyabr,
Soki, Azarbaycan), T.e.d. Miinovvor xanim Qasimovanin anadan
olmasmin 100 illiyine hosr olunmus XVI Azorbaycan Genc
Oftalmologlar Konfrans1 vo Azorbaycan Gonc Oftalmologlarinin II
Forumu, 2025 (21 fevral, Baki, Azarbaycan).

[lkin miizakiro - (08.04.2026-ci il; protokol Ne 2) Akademik
Zorifo Oliyeva adina Milli Oftalmologiya Morkozindo foaliyyot
gostoron FD 1.03 Dissertasiya Surasinin elmi seminarinda miizakira
edilmisdir (12.06.2026-c1 il; protokol Ne 8). Is Ixtisaslasdirilmis Elmi
seminarda aprobasiya edilmisdir (Baki, ...2026-c1 il)

Dissertasiya isinin yerino yetirildiyi toskilatin adi:
Disertasiya isi Akademik Zorifo Oliyeva adina Milli Oftalmologiya
Morkozinin Tibbi Ekpertiza Komisiyasinin bazasinda yerino
yetirilmisdir.

Disertasiya isinin 9dsas naticalorinin dorc olunmasi:
Dissertasiya movzusu ilizro 25 elmi is, o climlodon Azarbaycan
Respublikas1 Prezidenti yaninda Ali Attestasiya Komissiyast
torofindon tovsiys olunan 10 yerli vo xarici nogrlordo 3 mogqala, 1
klinik protokol va 11 tezis dorc edilmisdir.

Dissertasiyanin isinin hacmi va strukturu:

Disertasiya 195 sohifolik kompiiter matninde yazilmis (237912
simvol) va strukturu girisdon (17590 simvol), adabiyyat icmalindan
(60931 simvol), material vo metodlar foslindon (22250 simvol), soxsi
todqgiqatlarin ii¢ foslindon (98272 simvol), yekun bdlmasindan,
naticalordon praktiki tovsiyalordon (35581 simvol) vo 211 manbadon
ibarot odobiyyat siyahisindan toskil olunmusdur. Disertasiyaya 29
sokil va 59 cadval daxil edilmisdir.

TODQIQATIN MATERIAL VO METODLARI

Tadqiqat 2019-2023-cii iller orzinde Akademik Zarifo Oliyeva
adina Milli  Oftalmologiya Morkozinin  Tibbi  Ekspertiza
Komissiyasinda miiayinadon ke¢mis usaqlarmn klinik materiallar
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osasinda aparilmisdir. Umumilikdo 7592 usaq miiayino edilmis,
onlardan 4124 nafor (54%) ilkin miiracist etmis vo 1120 nafords irsi
g0z xastaliklori agkar edilmigdir. Sado tosadiifi se¢gma prinsipi asasinda
daxilolma/istisna meyarlar1 nozoro alinmaqla 560 usaq (1056 goz)
todgigata daxil edilmisdir. Yas intervali 0—15 il, orta yas 7,4+0,2 il
toskil etmisdir.

Ailo anamnezino asason pasiyentlor iki qrupa bolinmiisdiir:
gohum nikahdan dogulmus usaqlar (n=409; 73%) vo qohum nikah
anamnezi olmayan usaqlar (n=151; 27%); her iki qrup 0-5, 6-10 vo
11-15 yas yarimqruplarina ayrilmisdir.

Xostolor Azorbaycan Respublikasinin 7 iyul 2021-ci il tarixli
ganununa asason Olkonin 13 iqtisadi rayonu iizro qruplasdiriimigdir
(Naxcivan MR-don miiraciot olmadigi tigilin todqiqata daxil
edilmomigdir). Anamnezdo qohum nikah fakti, ailodo digor xosto
usaqlarin say1, nasilds goz xostoliklorinin mévcudlugu, dogum sirast
va xastaliyin ilkin agkarlanma vaxti1 geyds alinmigdir.

Oftalmoloji tadqiqgat metodlar:

[rsi gdz xostoliklorinin  diagnostikas1 magsadilo  biitiin
pasiyentloro kompleks oftalmoloji miiayinalor aparilmisdir.

Gormo itiliyinin toyini usaqlarin yas xiisusiyyatlori nazoro
alinmaqla Snellen vo Sivsev—Qolovin optotiplori, homg¢inin nisan
proyektoru (Huvitz CCP-3100, Huvitz Co., Korea) vasitasilo hoyata
kecirilmigdir. Refraksiya qiisurlarinin toyini sikloplegiyadan sonra
retinoskopiya (Welch Allyn, Skaneateles Falls, NY, ABS) vo
avtomatik refraktometriya (Tomey Auto Ref-Keratometr, Tomey
Corporation, Yaponiya) Usullari ilo aparilmigdir.

Goziin 6n seqmentinin voziyyati biomikroskop vasitasilo
(TOMEY TSL-5000, Tomey Corporation, Yaponiya)
qiymatlondirilmigdir. G6z dibinin miiayinesi iso direkt vo indirekt
oftalmoskopiya tisullar ila, fundus linza (OCULUS 90D, Oculus Inc.,
ABS) vasitasile aparilmigdir.

Gozdaxili tozyiqin Olgiilmosi osason kontaksiz aplanasiya
tonometriyast (PT-1000, TOMEY Corporation, Yaponiya) ilo hayata
kecirilmisdir. Kicik yash usaqglarda iso portativ tonometr (Tono-Pen,
Reichert Technologies, ABS) istifads olunmusdur.
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Tor qgisa vo gbrma sinirinin strukturunun qiymatlondirilmasi
mogsadilo optik koherens tomogqrafiya (Cirrus HD-OCT 5000, Carl
Zeiss Meditec, Almaniya/ABS) totbiq edilmisdir. Elektrofizioloji
miiayino metodlar1 — elektroretinoqgrafiya (ERQ) vo gérmonin oyanma
potensiallart (GOP) (ROLAND CONSULT Super Color Ganzfeld
0450, Roland Consult, Almaniya) aparat1 vasitosilo hoyata
kecirilmigdir.

GOziin ultrases miiayinasi iso B-scan ultrasos aparati (Ultrascan
B-scan, Alcon, ABS) vasitasilo icra edilmisdir.

USAQLARDA IRSI GOZ X9STOLIKLORININ DIAQNOSTIK
ALQORITMI

Usaglarda irsi monsoli goz xostoliklorinin erkon agkarlanmasi
tictin moarhalali diagnostik alqoritm hazirlanmisdir. Alqoritm pediatr,
oftalmoloq vo ixtisaslagmis miitoxassislorin omokdasligina osaslanir.
Ikin morholodo qirmiz1 refleks vo gérma qabiliyyati qiymotlondirilir,
stibhali hallarda oftalmoloji miiayinoys yoOnlondirilir. Sonraki
morhalodo klinik vo instrumental miiayinalor aparilaraq xostolik
etioloji qruplara ayrilir. Miialico xastoliyin xarakterino uygun corrahi
vo ya konservativ iisullarla hoyata kegirilir, xostolor iso miintazom
izlonmaya calb olunur. Alqoritmin magsadi erkon diagnostika vo
qarsist alina bilon korlugun azaldilmasidir.
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Statistik isloma metodlar

Olds olunan klinik vo instrumental molumatlar Microsoft Excel
2010 programinda sistemlosdirilmis vo miiasir tibbi-statistik
metodlarla islonmisdir. Komiyyat gdstoricilori iigiin orta qiymot (M)
vo standart xota (m) hesablanmigdir.

Iki qrup arasinda kemiyyot gostoricilorinin miiqayisasi ii¢iin
normal paylanma zamani Student t-meyari, normal paylanmanin
olmadig1 vo ya kigik segmo hocmindo iso Mann—Whitney U testi totbiq
edilmisdir. Keyfiyyot gostoricilorinin miigayisasi vo qruplararasi
olagonin giymatlondirilmasi Pearsonun y* meyart ilo aparilmigdir.

Nisbi gostaricilor faizlo (%) ifade olunmus, naticolorin statistik
ohomiyyatliliyi p<0,05 soviyyesinds qobul edilmisdir. Naticolor
cadval vo grafiklor vasitosilo miigayisoli toqdim edilmisdir.

TODQIQATIN NOTICOLORI

Irsi goz xostaliyi olan usaqlarin iimumi xarakteristikasi.
Gormo organinin irsi patologiyalarinin epidemioloji xiisusiyyatlorinin,
klinik-statistik gostoricilorinin vo ailo anamnezinin Oyronilmosi
xastaliklorin erkon askarlanmasi va profilaktikasi baximindan mithiim
ohomiyyat kasb edir.

Autosom-resessiv irsi xostaliklords patoloji gen cinsdon asil
olmadigindan, nozari olaraq oglan va qizlar arasinda rastgolma tezliyi
borabar olmalidir?. Lakin aparilmis todgigatin naticoloring goro IGX-
si olan usaqlar arasinda oglanlarin pay1 daha yiiksok 62,9% (n=352),
qizlarin pay1 ise 37,1% (n=208) olmusdur.

Bu forq genetik deyil, asason demogqrafik amillorls izah olunur
Azorbaycan  Respublikast  Dovlot  Statistika ~ Komitosinin
molumatlarina gore, son illordo dogulan oglanlarin sayr qizlardan
coxdur, bu da todgigatdaki natico ilo uygunlagir.

22 Bauwens M. Mutations in SAMD?7 cause autosomal-recessive macular dystrophy
with or without cone dysfunction / M.Bauwens, E.Celik, D.Zur [et al.] / Am J Hum
Genet., —2024. 111(2), — p.393-402. doi: 10.1016/j.ajhg.2024.01.001

14



Tohlil gostormisdir ki, biitlin miisahids illori lizro xostaliklorin
on yliksok pay1 6-10 yas yarimqrupunda geydo alinmisdir (orta illik
gostarici 42,36%; p<0,05) (cadval 1). Bu yas qrupunda oglanlarin pay1
(65,2%=3,1; 230 hal) istinliik toskil etmis, lakin forq statistik
cohotdon shomiyyatsiz olmusdur (p>0,05).

Cadval 1
Irsi xastaliklorinin rastgalmo gostaricilorinin
yas yarimqruplari iizra paylanmasi

Miisahida 0-5 yas 6-10 yas 11-15 yas
illori
Miitloq | Nisbot | Miitloq | Nisbat | Miitloq | Nisbot
say (n) % say (n) % say (n) %
2019 19 20,88 45 49,45 27 29,67
2020 67 36,21 71 38,38 47 2541
2021 31 40,79 30 39,48 15 19,73
2022 54 36,99 55 37,67 37 25,34
2023 16 25,8 29 46,78 17 27,42
S-illik 187 33,39 230 41,07 143 25,54
gostarici
Orta illik 37,4 32,1 46 42,36 28,6 25,51
gostarici
Py? 0,098 0,035 0,545
Py 0,027" 0,002" 0,124
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Cadval 2
Gozlar iizrs forqlaras asasan xastalik gostaricilorinin
cins vd yas yarimqruplari iizra tohlili

Miiayina Cins Yas qrupu

olun:;l;llarm (1?5;212]) (HSZI(Z) 8) 0-5 yas 6-10 yas 11-15 yas
(n=560) ®=187) | (m=230) | (n=143)
Miitloq say | Miitlaq say | Miitlaq say Miitlaq Miitlaq Miitlaq

say say say
% | =] %[ = %] =% |£][%|[*x]%]=

2 501 324 177 163 206 132
g6z | 88,1 | 1,3 | 91,2 ‘ 1,5 | 84,1 ‘ 2,5 | 87,2 ‘ 2,4 | 89,6 ‘ 2,0 | 92,3 | 2,2

1 59 28 31 24 24 11
goz | 114 | 1,3 |88 | 1,5 [159] 25 [ 1282412622 7.7 [22
P/ <0,001" <0,001" <0,001* | <0,001* | <0,001"
Py <0,001" <0,001* <0,001* | <0,001* | <0,001"

Qeyd; *Qruplarin va cinslorin gostoricilori arasinda forq (Pearson va Manna-
Whitney meyarlari ila statistik ahamiyyatlidir p<0,005).

[rsi gdz patologiyalarinin  rastgolmo tezliyinin  tohlili
gostormisdir ki, hallarin boyiik oksoriyyati ikitorofli xarakterli
olmusdur: 89,5% (n=501) ikitorofli, 10,5% (n=59) birtorofli
patologiya (p<0,005).

Cins lzro bolgiido ikitorofli patologiyanin payr oglanlarda
91,2+£1,5% (n=324), qizlarda 84,1£2,5% (n=177) toskil etmis,
birtarafli patologiya ise aksine, qizlarda (15,9+2,5%; n=31) oglanlara
nisboton (8,8+1,5%; n=28) daha yiiksok olmusdur (cadval 2). Yas
yarimqruplart tizro hom ikitorafli, hom ds birtorafli patologiyalarin on
yuksok say1 6-10 yas yarimqrupunda qeydo alinmigdir.

Xastalorin regional bolgiisiinds on yiiksok gostorici Baki iqtisadi
rayonunda geydos alinmis (23,6%; n=132), nisbaton yiiksok gdstaricilor
iso Lonkoran-Astara (11,8%; n=66) vo Mil-Mugan (10,4%; n=58) IR-
do miisahide olunmusdur. ©On asag1 gostarici Sorqi Zongozur iqtisadi
rayonuna aiddir (0,9%; n=5).

Regionlar iizra cins strukturunda forqlor miioyyon edilmisdir:
Baki igtisadi rayonunda oglanlar 66,7% (n=88), qizlar 33,3% (n=44)
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toskil etmisdir. Mil-Mugan IR-do oglanlarin payr daha yiiksok
olmusdur (70,7%; n=41), Lonkoran-Astara IR-do iso qizlarmn
gostoricisi digor regionlarla miiqayisads on yiiksok olmusdur (47%;
n=31).

Yas yarimqruplar1 iizro iqtisadi rayonlar arasinda xostolorin
paylanmasinda miioyyon forglor miisahido edilmisdir: 0-5 vyas
grupunda Baki (26,2%) vo Lonkoran-Astara (16,5%), 6—10 yas
grupunda Baki1 (25,2%) va Mil-Mugan (10,4%), 11-15 yas qrupunda
1s9 Baki (17,5%) vo Mil-Mugan (14,7%) iqtisadi rayonlar iistiinliik
toskil etmisdir. Bu forqglor statistik cohotdon ohomiyyatli olmamigdir
(p>0,05).

Ailo anamnezind asason irsi goz xastaliklori olan usaqlarin
xiisusiyyatlorinin  dyronilmasi mogsadilo xastolor iki qrupa
boliinmiisdiir: A qrup — qohum nikahdan dogulmus usaqlar (n=409;
73%), B qrup — qohum nikah anamnezi olmayan usaqlar (n=151;
27%).

Tohlil naticosinds irsi goz xostaliklorinin rastgalma tezliyinin A
grupunda daha yiiksok oldugu miioyyon edilmisdir vo qruplar arasinda
forq statistik cohotdon shomiyyatli olmusdur (p<0,005).

Cins strukturunun tohlili gdstermisdir ki, A qrupunda oglanlarin
pay1 64%, qizlari pay1 iso 36% olmusdur. B qrupunda iso oglanlar
59,6%, qizlar 40,4% toskil etmisdir. Qruplar arasinda cins {izro forq
statistik ohomiyyatli olmamisdir (p>0,05).

Yas yarimqruplar1 tizro tohlil gostormisdir ki, hor iki qrupda
xostoliklorin on yiiksok payr 6-10 yas yarimqrupunda miisahido
olunmusdur (A grupunda 40,6%, B qrupunda 42,4%).

Gozlor iizro patologiyalarin miiqayisosi gostormigdir ki, A
grupunda ikitorofli gz patologiyalar1 97,8%, B qrupunda iso 63,6%
toskil etmisdir. Qruplar arasinda forq statistik cohotdon ohomiyyatli
olmusdur (p<0,005).

Usaqlarda aild anamnezino Jsason rast galon irsi goz
xastaliklorinin klinik tozahiir formalarimin tohlili

Aparilmig tohlilin naticalorine gore, xastoliklorin strukturunda
aparic1 yeri irsi retinal distrofiyalar (IRD) tutmus vo bu géstorici 27%
(n=151) toskil etmisdir; homin qrupda orta yas gostericisi 8,5+0,3 il
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(95% EI: 8,0-9,1) olmusdur. Ikinci yeri biillurun anadangolmo
patologiyalar1 tutmus (20%; n=112; orta yas 6,7+0,4 il, 95% EI: 5,9—
7,5), luglincli yerdo iso refraksiya patologiyalari vo ¢opgozliik
qgorarlasmisdir (15,4%; n=86; orta yas 8,4+0,4 il, 95% EI: 7,7-9.2).

Bundan slavo, gérmao sinirinin anadangalms patologiyalar1 13%
(n=73) hallarda agkar edilmis, bu qrupda orta yas gostaricisi 6,8+0,5 il
(95% EI: 5,9-7,7) toskil etmisdir. Géz-dari albinizmi 9,6% (n=54)
hallarda qeydo alinmis (orta yas 5,8+0,5 il, 95% Ei: 4,7-6,9),
anadangolma goz almasinin inkisaf qilisurlari ise 7,5% (n=42) hallarda
miisahido edilmisdir (orta yas 7,120,6 il, 95% EI: 5,9-8,3). Birincili
anadangolma qlaukoma 5,7% (n=32) hallarda qeyds alinmais, orta yas
6,7+0,8 il (95% Ei: 5,1-8,4) soviyyasindo miioyyan edilmisdir. Todqiq
olunan patologiyalar arasinda on az rastlanan forma buynuz gisanin
irsi distrofiyalart olmusdur (1,8%; n=10).
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Sokil 2. Irsi g6z xastoliklorinin klinik tazahiir formalar:
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Klinik formalar {izro orta yas gostoricilori arasinda statistik
ohomiyyatli forq askar edilmisdir (Kruskal-Wallis testi, p<0,05), bu
da nozoloji formalarin askarlanma yasina gors forqlondiyini gostorir.

Cins strukturunda irsi retinal distrofiyalar (69,5%), biillurun
anadangolma patologiyalar1 (64,3%) vo goz-dori albinizmi (70,4%)
oglanlarda {istlinliik togkil etmis, lakin limumi struktur tizro forq
statistik shomiyyatli olmamisdir (y*=13,634; p>0,05).

Yas yarimqruplart tizro tohlil gostormisdir ki, irsi retinal
distrofiyalar vo refraksiya patologiyalar1 osason 6-10 yas
yarimgrupunda, billurun anadangolmo patologiyalar1 vo goz-dori
albinizmi iso 0-5 yas yarimqrupunda daha ¢ox miisahido edilir
(p<0,005).

Igtisadi rayonlar {izro aparilan qiymotlondirmo naticosinda irsi
g0z xostoliklorinin daha ¢ox Baki, Lonkoran-Astara vo Mil-Mugan
iqtisadi rayonlarinda geyds alindigi miioyyaon edilmisdir.

Qohum nikahlardan dogulmus usaqlarda irsi goz
xastaliklorinin klinik formalarinin tohlili

Miiayino olunan 409 usaq IGX-li biitiin hallarin 73%-ni toskil
etmisdir. Nozoloji struktur lizro aparici yeri irsi retinal distrofiyalar
tutmus (32,8%; n=134), ardinca biillurun anadangalms patologiyalari
(16,7%; n=68) vo gbérma sinirinin anadangalma patologiyalar1 (15,1%;
n=62) qeydos alinmisdir. Refraksiya patologiyalar1 va ¢opgozliik
11,2% (n=46), goz-dori albinizmi 9,3% (n=38) hallarda miisahido
edilmisdir. Daha az rastlanan formalar sirasinda anadangolmo g6z
almasmin inkisaf qiisurlart (6,4%; n=26), birincili anadangslmo
glaukoma (6,1%; n=25) va buynuz qisanin irsi distrofiyalar1 (2,4%;
n=10) yer almigdir.

Xostolorin orta yas gdstoricisi 7,2+0,2 il (95% EI: 6,8-7,6) toskil
etmisdir. On yiiksok orta yas IRD (8,6+0,3; 95% EI: 8,0-9,2) vo
refraksiya patologiyalarinda (8,2+0,5; 95% EI: 7,2-9.2), an erkon
askarlanma iso goz-dori albinizmi (5,7+0,6), buynuz qisanin irsi
distrofiyalar1 (5,141,1) vo biillurun anadangslma patologiyalarinda
(6,3%£0,5) geydo alinmigdir. Dispersiya analizi klinik formalar {izrs yas
gOstoricilori arasinda statistik ohomiyyatli forqi tosdiglomisdir
(ANOVA: F=5,824; p<0,001).

19



35 32,8 %

30

. 16,7 %

20 11,2 %151%

15 9,3%

10 6,1%
5 2,4%

|
0
e @ & >
r\\ \& z\, %{xb & NG
i "\\ '\‘\% oa \32 Qo‘\\ \Q\Q 3*9 "x\\\;b

S ¥ X P& §F S

A ° £ s ¥ & & &

D > & & & 2 &
> & AP > I % N
< & & v
A 0
& & RS 3 o & S
S & S
N , & S $
.~\\\@ q\,@ o@ < Q¥
o & v

Sakil 3. Qohum nikahdan dogulmus usaqlarda
irsi goz xastaliklorinin klinik tozahiir formalar

Cins {izro tohlil gdstormisdir ki, oglanlarda IRD (69,4%),
biillurun anadangalmo patologiyalart (64,7%) vo refraksiya
patologiyalari/¢opgozliik (63,0%) ustiinliik toskil etmis, qizlarda iso
biillurun anadangolma patologiyalart vo g6z almasmin inkisaf
qusurlar1 daha c¢ox rast golmisdir; forq statistik ohomiyyatli
olmamisdir (y>=11,086; p=0,135).

Yas yarimqruplart iizro 0-5 yas yarimqrupunda biillurun
anadangalma patologiyalart1 vo goz-dori albinizmi, 6-10 yas
yarimgrupunda isa IRD va refraksiya patologiyalar: iistiinliik toskil
etmisdir (p<0,001).

Gozlor iizro IRD, refraksiya qiisurlari, gdz-dori albinizmi va
buynuz qisanin irsi distrofiyalar1 osason ikitorofli xarakter dasimis,
forq statistik shomiyyatli olmusdur (%*>=32,185; p<0,001).
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Regional baximdan hallar asason Baki, Lonkoran-Astara vo Mil-
Mugan IR-do comlosmisdir (p=0,010).

Qohumluq daracasine gors hallarin oksariyyati (87-90%) birinci
doracali gohum nikahlari ilo alagali olmus, xiisusilo IRD (85,8%),
gdérmo sinirinin anadangalma patologiyalari (95,2%) ve anadangalma
glaukoma (92,0%) bu qrupda istiinliik togkil etmisdir.

Qohum nikah anamnezi olmayan usaqlarda irsi goz
xdstaliklorinin klinik tozahiirii

Bu qrupda 151 usaq miiayino edilmis, onlar iimumi IGX
hallarinin 27%-ni toskil etmisdir. Nozoloji struktur {izro aparic1 yeri
biillurun anadangslmo patologiyalar1 tutmus (29,1%; n=44), ikinci
yerds refraksiya patologiyalar1 vo ¢apgozliik gorarlagsmigdir (26,5%;
n=40). Goz-dori albinizmi vo anadangslmoe gz almasinin inkisaf
qiisurlar1 eyni paya malik olmusdur (har biri 10,6%; n=16). Irsi retinal
distrofiyalar (11,3%; n=17) vo gOormo sinirinin anadangolmo
patologiyalar1 (7,3%; n=11) daha az rastlanmuis, birincili anadangalmo
glaukoma iso nadir hallarda qeydo alinmisdir (4,6%; n=7). Buynuz
qisanin irsi distrofiyalar1 bu qrupda miisahido edilmomisdir.

Géz dori albibzmi [N 16

Buynuz gisanin distrofiyalarn = 0
Anadangslms birincili qglaukoma [N 7
Anadangolmo goz almasimn inkisaf.. J NG 16
Gormo sinirinin anadangalmo. . SN 11
Refraksiya patologiyalar1 vo ¢opgozliik [ INNNENENEEE /0
Biillurun anadangslmo patologiyalar [N 24
Irsi retinal distrofiyalar [N 17

0 10 20 30 40 50

Sakil 4. Qohum nikah anamnezi olmayan usaqlarda irsi goz
xdstaliklarinin klinik tozahiir gostaricisi

Orta yas gostoricisi 7,9 il toskil etmisdir. Klinik formalar iizro
yas gostoricilori arasinda statistik ochomiyyotli forq askar edilmomis
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(ANOVA: F=1,297; p=0,262), bu iso klinik tozahiirlorin yagdan asili
olmadigini gostarir.

Cins iizro IRD (70,6%), biillurun anadangslmo patologiyalar
(63,6%), refraksiya patologiyalar1 vo ¢opgdzlik (57,5%) vo goz-dori
albinizmi (62,5%) oglanlarda, anadangolmo glaukoma (71,4%) vo
gérma sinirinin anadangslma patologiyalar1 (45,5%) iso qizlarda
nisbaton istiinliik toskil etmis, lakin forq statistik ohomiyyatli
olmamusdir (y*=4,270; p=0,640).

Yas yarmmgqruplari iizro IRD (52,9%) vo refraksiya
patologiyalari/¢opgozlikk (47,5%) asason 610 yas, gérmo sinirinin
anadangalmo patologiyalar1 (54,5%) ise 11-15 yas yarimqrupunda
geyde alinmis, forqlor statistik shomiyyatsiz olmusdur (p>0,05).

Gozlor lizro hallarin 66,9%-1 ikitorofli, 33,1%-1 birtorafli
xarakter dasimus; IRD, refraksiya patologiyalar1 vo gdz-dori albinizmi
osasan ikitorofli formada miisahido edilmisdir (p<0,05).

Regional baximdan ciddi forq askar edilmomis, lakin biillurun
anadangolmas patologiyalar1 Bak1 (22,7%) vo Markozi Aran (20,5%),
refraksiya qiisurlari iso Lonkoran-Astara vo Mil-Mugan (har biri 15%)
iqtisadi rayonlarinda nisboton yiiksok gostarici ilo qeydo alinmigdir.

Qohum nikahlardan dogulmus wusaqlarda gorma
funksiyasimin  voaziyyati. Usaqlarda  goérme  funksiyasiin
giymotlondirilmasi naticesinde normal gérmonin yalniz 2% hallarda
saxlanildig1, zoif gormonin (66%) osason refraksiya patologiyalari,
IRD va biillurun anadangalmo patologiyalar1 zamani, korlugun (32%)
159 gdz almasiin inkisaf qiisurlari, anadangolms glaukoma vo gérma
sinirinin  patologiyalar1 zamani {stlinliik togkil etdiyi miisyyon
edilmisdir (y*>=161,255; p<0,001).

Orta gorma itiliyi gostaricisi 0,074+0,059 (logMAR 1,45) toskil
etmis, on asag1 funksional naticolor gérmo sinirinin anadangolma
patologiyalar1 (logMAR 2,23), on yiiksok gostaricilor iso refraksiya
patologiyalar1 qrupunda (logMAR 1,03) geyds alinmisdir (p<0,001).

Ailo daxilinds xostoliyin tokrarlanma tezliyi gérms sinirinin
anadangolmo  patologiyalarinda  62,9%, IRD-do iso 54,5%
soviyyasinds miioyyon edilmisdir (y*=18,474; p=0,010).

22



Olillik strukturunun tohlili II qrup olilliyin istiinlilyiini
gostormis (56%); 1 qrup olillik asason gdrma sinirinin patologiyalari
vo anadangolmo qlaukoma, II qrup olillik isa IRD va biillurun
anadangolmo patologiyalar1 zamani qeydo alinmisdir (%*=80,531;
p<0,001).

Qohum olmayan nikahdan dogulmus usaqlarda gorms
funksiyasinin gostaricilori miixtolif irsi géz patologiyalari iizrs tohlil
edilmisdir.

Normal gérma 16,9%, zoif gérmo 60,9% (osason refraksiya
patologiyalar1 97,5%, IRD 64,7%), korluq 22,2% (esason gérma siniri
patologiyalar1 40,9%, g6z almasinin qiisurlar1 43,8%) toskil etmisdir
(x*=112,451; p<0,001).

Orta visus 0,196+0,293 (logMAR 1,16); an yaxs1 funksional
naticalor qlaukoma (logMAR 0,51) vo goz almasinin qiisurlarinda
(0,53), on asag1 iso gormo siniri patologiyalarinda (0,82) qgeyde
almmigdir. OU visus iizro qruplararasi forq ohomiyyatli olmus
(F=5,151; p<0,001), logMAR {izro iso ohomiyyatsiz qalmisdir
(F=0,638; p=0,700).

Ailado olillik anamnezi qlaukoma (71,4%), albinizm (87,5%) vo
biillur patologiyalarinda (47,7%) daha ¢ox rast golmisdir (%*=38,242;
p<0,001).

Olillik strukturunda II qrup osason refraksiya patologiyalari
(90,0%) vo albinizmds (81,3%), III qrup iso qlaukoma (100%), biillur
patologiyalart (63,6%) vo gbéz almasinin qisurlarinda (68,8%)
istiinliik toskil etmisdir (p<0,001).

Aparilan miialica naticalorinin tahlili

Qohum nikahdan dogulmus usaqglarda IRD (94,8%), gérmo
siniri patologiyalart (98,4%) vo gbz-dori albinizmi (100%) olan
hallarin oksariyyatinds spesifik miialico totbiq olunmamisdir — bu,
homin patologiyalarin degenerativ xarakteri ilo olaqodardir. Biillurun
anadangalma patologiyalart (91,2%) vo glaukoma (96,0%) zamani
corrahi miidaxilo, refraksiya patologiyalar1 vo ¢opg6zliik zamani iso
optik korreksiya (69,6%) lstlinliik toskil etmisdir. Miialico novii ilo
patologiyanin tipi arasinda statistik ohomiyyatli oslage miioyyon
edilmisdir (¥*=549,117; df=14; p<0,001).
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Qohum olmayan nikahdan dogulmus usaqlarda gérms siniri
patologiyalarinda miialico totbiq olunmamis (100%), IRD zamani
64,7% hallarda miialico aparilmamis, 29,4%-do optik korreksiya,
5,9%-ds corrahi miidaxilo gostorilmisdir. Biillurun patologiyalar
(97,7%) vo qlaukomada (100%) corrahi miialico, refraksiya
patologiyalarinda optik korreksiya (97,5%) iistiinliik toskil etmis, goz-
dari albinizminds isa 75% hallarda miialice aparilmamisdir.

NOTICOLOR

1. 2019-2023-cii illor arzindo formalasdirilmis 560 noforlik
niimunado aparilmis epidemioloji tohlil gostormisdir ki, irsi goz
xoastaliyi olan usaqlarin 73,0%-1 (n=409) qohum nikahdan dogulanlar
(A grupu), 27,0%-1 (n=151) isa qgohum nikah anamnezi olmayanlar (B
grupu) toskil etmisdir (p<0,05). Xostoliklor on ¢ox 6-10 yas
yarimqrupunda qeyds almmusdir (41,1%;, n=230; p<0,05),
patologiyalarin 89,5%-1 ikitorofli xarakter dagimisdir (p<0,001). ©n
yiiksok regional gostoricilor Baki (23,6%), Lonkoran-Astara (11,8%)
vo Mil-Mugan (10,4%) iqtisadi rayonlarinda qeyde alimusdir.
Nozoloji strukturda irsi retinal distrofiyalar (27,0%; n=151) vo
biillurun anadangolma patologiyalart (20,0%; n=112) aparic1 yer
tutmusdur.

2. Qohum nikahdan dogulan usaqlarda qeydo alinan hallarin
87,0%-1 birinci doracoli qohumluq olagesi fonunda bas vermisdir
(p<0,05); nozoloji strukturda irsi retinal distrofiyalar aparic1 yer
tutmusdur (32,8%; n=134). Xastaliklorin on yliksok tezliyi 6-10 yas
yarimqrupunda qeydo almmisdir (40,6%, n=166, x’=10,334;
p<0,05). Klinik gedis asason ikitorofli xarakter dagimisdir (97,8%;
n=400), birtorofli hallar iso 2,2% (n=9) toskil etmisdir (p<0,001).
Qohum nikah amili irsi gdz xastaliklorinin yiiksak rastgalma tezliyi,
erkon yasda tozahiirii vo agir ikitorofli klinik gedisi ilo statistik
cohoatdon etibarli sokilds olagalondirilmisdir (p<0,05).

3. Qohum nikahdan dogulan usaqlarda orta gdérmo itiliyi
(0,074+0,059) qohum nikah1 olmayan wusaqlara (0,196+0,293)
nisbaton statistik shomiyyatli doracado asagi olmusdur (p<0,05);
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korlugun tezliyi miivafiq olaraq 32,0% vo 22,2% qeydo alinmisgdir
(p<0,05). Ikitorofli zodolonmo tezliyi iizro forq daha yiiksok
ohomiyyatlilik géstormisdir (p<0,005). ©On agir gorma itkisi hor iki
grupda anadangolmo glaukoma (logMAR 2,48) vo gormo siniri
patologiyalarinda (logMAR 2,39) miisahido olunmus; nozoloji qruplar
lizro gérmo funksiyasinin miiqayisesindo forqlor yiiksok statistik
ohomiyyatli olmusdur (y?=161,255; p<0,001). Qohum nikahdan
dogulan usaqglarda korluq riski miigayiso qrupuna nisboton 1,5-1,7
dofo yiiksok geydo alinmisdir (p<0,05).

4. Miialico yanagmalariin patologiya tipindon asililig1 statistik
cohatdon yliksok etibarliliqla tosdiqlonmisdir (y°=549,117, df=14 va
x’=241,372, df=12; p<0,001). Miialicoyo tabe olan patologiyalarda
biillurun anadangslmo patologiyalar1 (91,2-97,7%) vo anadangolma
glaukoma (96,0-100,0%) corrahi miidaxilo asas terapevtik yanasma
kimi totbiq olunmusdur. Degenerativ patologiyalarda miialicasiz
hallarin pay1 yiiksok olmusdur: irsi retinal distrofiyalarda 64,7-94,8%,
gdérmo siniri patologiyalarinda 98,4—100,0%. Bu naticalar erkon diag-
nostikanin klinik prognostik shamiyyatini vo degenerativ formalarda
reabilitasiyaya yonolmis yanagsmanin zoruriliyini tosdigloyir.

5. Todqgigat osasinda islonib hazirlanmis dérd morhaloli
diagnostik skrininq alqoritmi asagidaki ardicilligi ohato edir: (I)
neonatal dovrdo qurmizi refleksin qiymatlondirilmasi; (II) ailo
anamnezi vo klinik olamotlor osasinda risk  qruplarimin
miioyyonlosdirilmasi; (III) yasa uygun standart oftalmoloji miiayino;
(IV) siibhali hallarda ixtisaslagmis oftalmoloji diagnostikanin totbiqi.

PRAKTIK TOVSiYOLOR

1. Irsi gdz xostoliklorinin erkon yaslarda tozahiir etmosi nozoro
alinaraq, risk qrupuna daxil olan usaqlarda ilkin morhoalodo
diagnostikanin  tomin edilmosi {¢iin sistemli oftalmoloji
miiayinalorin togkili zoruri hesab olunur.

2. Hazirlanmis diagnostik alqoritmin klinik praktikada tatbiqi pediatr
vo oftalmologlara erkon diagnostika vo diizgiin yonlondirme
prosesindo dostok vers bilor.
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3. Qohum nikahdan dogulan usaqlarin xiisusi risk qrupu kimi
giymotlondirilmosi vo onlarin oftalmoloji  cohotdon erkon
morholodo miiayinasi magsadouygun hesab edilir.

4. Miialico yanagsmasi hor bir xosto iizro fordilosdirilmali, klinik
voziyyatin doyismosine uygun olaraq terapiya strategiyasi
optimallagdirilmalidir.

5. Irsi gbz patologiyalar1 olan usaqlarin uzunmiiddatli miisahidosi
tomin edilmoli, miitomadi monitoring naticolori sistemlogdirilmis
sokildo geydiyyata alinmalidir.

6.Profilaktik todbirlor c¢orgivasindo ohali arasinda genetik risk
faktorlar1, xtisusilo gohum nikahlarmin miimkiin naticolori barado
maariflondirmas iglorinin genislondirilmasi vacibdir.
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