RESPUBLIKA ELMI TODQIQATLARIN 8LAQSBLONDIRILMOS] SURASI

Tadqigatin ad:

Azorbaycan Respublikasi Sohiyya Nazirliyi
Azarbaycan Tibb Universiteti

Sanadin novii

Tibb tizra folsofo doktoru elmi doracasini almagq tigiin
dissertasiya iginin
ANNOTASIYASI

Dissertasiya isinin adi

Psixomotor inkisaf geriliyi olan usaqlarin diagnostikasinda
klinik genetik doyarlondirmo vo genomik testlorin shomiyyati

Dissertasiya
movzusunun aid oldugu
elmi problemin adi

Usagqlarda psixomotor inkisaf geriliyinin diagnostika va
profilaktikasinda genomik testlor va tibbi genetik moaslohot
xidmatinin rolu

Qeydiyyata alindig1 Elmi
Suramn adi

Qeydiyyat tarixi

Ixtisas sifri 2409.01

Ixtisasin ad Genetika

icragmm statusu Doktorant

Icrac Homido Nazim qiz1 Abbasova
Tovalliidii 20.12.1977

Cinsi Qadin

Is yeri va vazifasi

Respublika Perinatal Morkazi,Respublika Pediatriya Markozi
Usaq Nevroloji Xostoxanasi. hokim-genetik

dlaga

e-mail: a.hamida77@yahoo.com

Elmi rahbar

AMEA-nin miixbir tizvii, ATU 1-ci Carrahi xastaliklor
kafedrasinin miidiri, t.e.d., professor Nuru Yusif oglu
Bayramov

Elmi maslahatci

Prof.Dr.Serdar Ceylaner. Lokman Hekim Universitesi . Tibbi
Genetik Anabilim Dali Bagkani

Sponsor

Yoxdur

Tadqiqatin yerina
yetirilacayi yerli toskilat

Azorbaycan Tibb Universiteti

Taskilatin rahbari

Azorbaycan Tibb Universitetinin rektoru, professor
G.C.Gorayboyli

Tadqigatin yerina
yetirilacayi xarici taskilat

(lar)

Intergen Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi
Tiirkiya
Respublika Perinatal Morkozi

Sahor va il

Baki1 2023

Koordinasiya surasina
ilkin va sonraki miiraciat
tarixi

AMEA geydiyyat

nomrasi

Qeydiyyat tarixi




Maraglarin toqgqusmast Y oxdur

TODQIQATIN MOZMUNU

Isin adi

Psixomotor inkisaf geriliyi olan usaqlarin diaqnostikasinda klinik
genetik dayarlondirmoa va genomik testlorin shamiyyati.

Isin ideyasi va
referati

Problem: PiG olan usaglarm asl diagnozu illorla namalum
qalir.Bu iso hom miimkiin olan hallarda spesifik mialico Vo
yanasmanin gecikmosi, homginin ailodo tokrar xoSto usagin
dogulmas1 demokdir.Miiasir dovrdo bu xastoliklorin tibbi- sosial
agirligini azaltmaq tgilin diagnostika vo profilaktika imkanlarindan
tam istifado oluna bilor. Bu aspektds real imkanlardan biri TGM
xidmatinin irsi xastaliklorin profilaktikasinda rolunu
giiclondirmakdir.

Tadgiqat suali:

PIG olan usaqlar birbasa genomik testlora ydnaldilmalidirmi, yoxsa
Klinik genetik doayarlondirmo ilo daha ucuz vo spesifik testlorlo
diagnoz miimkiindiirmii? Xastaliklorin diagnoz va profilaktikasinda
TGM xidmatin rolu nadon ibaratdir?  Sosial problemlarin hallinds
TGM-in rolu nadoan ibaratdir?

Metodika: Bu mosalonin halli iiciin TGM-o PIG ilo miiraciot
edonlards Klinik genetik dayarlondirms aparilacaq vo bundan sonra
homin pasientlor ~ lazimi  laborator-genetik = miiayinaloro
yonaldilacaklar.

Qiymatlondirma kriteriyalar:

Pasientlorin nec¢o faizi klinik genetik doyarlondirma sayasinda
spesifik testlorlo miiayinoys davam edocok, nec¢o faizi genomik
testlora yonaldilocok? Oxsar klinikalar1 olan bu usaqlarin naticalori
do oxsardirmi, eyni gen mutasiyalar1 askar edilirmi? Tibbi-genetik
moaslohat xidmotinin nosilartirma prosesinin  pozitiv naticalarine
tosirini qiymatlondirmok ti¢iin diagnostik vo prognostik gostaricilora
baxilacaqdir (hassasliq, spesifiklik, dogiglik, AUROC)

Acar sozlar

Tibbi-genetik moslohat (TGM), psixomotor inkisaf geriliyi (PIG) ,
irsi xostoliklor, prenatal diagnostika (PND), gohum nikah, xromosom
kariotipi, WES (whole exome sequencing), CNV (Copy Number
Variation), dizmorfik olamatlor.

Isin xarakteri

Klinik

Saonadin novii

Tibb iizro folsofo doktorulugu elmi dorocosini almaq ii¢lin disser-
tasiya isi

Aktuallig

Odobiyyatda 7100-don ¢ox irsi xastaliklorin tasviri verilmisdir
Ki, bunlarin da sohiyys sistemi tiigiin ciddi problem yaratdigi
danilmazdir [OMIM bazasi]. Bu Xxostoliklorin miialicasi osasen
palliativ xarakter dasiyir. Ona gora do diizgiin diagnozun qoyulmasi
ilo vaxtinda aparilan profilaktikanin prioriteti &nomlidir. Irsi




xastoliklorin  diagnostikasi, risk amillorinin askarlanmasi, ailo
qurmadan Onco prospektiv  tovsiyalorin verilmosi, prenatal vo
neonatal skriningin tomini kimi aktual masalolor miiasir sshiyyanin
qarsisinda durur. Psixomotor inkisaf geriliyi olan usaqlarin etioloji
diagnostikas1 miasir pediatriyanin vo tibbi genetikanin aktual
istigamotlorindon biridir. Ohalinin toxminan 1-3%-ni ohato edon
inkisaf geriliyi hallar1 arasinda genetik mongali pozuntular osas
etioloji qrup kimi ¢ixis edir (Moeschler & Shevell, 2014). Son
onillikdes genom texnologiyalarinin inkisafi ilo bu sahads diagnostik
imkanlar shomiyyatli doracods genislonmisdir. Xiisusilo Xromosom
mikroarray (CGH), ekzom sekanslama (WES) vo biitov genom
sekanslamasi (WGS) metodlar1 inkisaf geriliyi ilo miisayiot olunan
sindromik vo qeyri-sindromik hallar tgiin yiiksok diagnostik natico
vermisdir (Miller et al., 2010; Srivastava et al., 2019).

Klinik genetik doayarlondirmo ilo genomik testlorin inteqrasiyasi,
xastolorin  fenotipik  xarakteristikalarmin  genetik monzora ilo
uzlagdirilmasina vo daha doqiq diagnostik gorarlarin verilmasinog
imkan yaradir (Ropers, 2010; Wright et al.,, 2018). Bu yanasma
yalniz diagnostika ilo mohdudlagsmayaraq, eyni zamanda ailoyo
diizgiin  genetik  moaslohat  verilmosi, risk  faktorlarmin
giymatlondirilmasi  vo fordilosdirilmis terapiya strategiyalarmin
mioyyanlosdirilmasi baximindan da miihiim rol oynayar.

Azorbaycan kontekstindo TGM xidm’tinin yeniliyi, bu sahada
todgiqatlarin mohdudlugu vao genomik testlorin klinik praktikada halo
genis totbiq olunmamas1 nozors alindigda, mévzu hom elmi-nazori,
hom do praktik-tatbiqi baximdan yiiksok aktualliga malikdir.

Magsad

PIG olan diagnozu dogiglosdirlmomis usaqlarda  tibbi-genetik
miayina naticalorinin diagnostik, profilaktik va prognostik klinik
ohamiyyatini, genomik testlora olan tolobatin hacmini va ailslorin
lizlosdiyi sosial problemlori ortaya ¢ixarmaq todqigatin moagsadini
toskil edir.

Voazifalor

1.PiG olan usaqlarda genetik amillarin rolunu tohlil etmok;

2.PIG etiologiyas1 vo klinik xiisusiyyatlorini aydinlagdirmag;
3.TGM-in mahiyyatini, klinik genetik doyarlondirmanin imkan vo
praktik ohomiyyatini, homg¢inin ailo planlasdirilmasinda rolunu
mioyyonlosdirmok;

4.1rsi  xostoliklorin  diaqnostikasinda istifado olunan miiayino
tisullarin1 nozoro alaraq sitogenetik, molekulyar-genetik, prenatal
diagnostika metodlarina talobatin hocmini asaslandirmag;
5.Aragsdirmalar osasinda noticalor c¢ixarmaq, Usaglarda PiG-in
diagnostika vo profilaktikas1 istiqgamotinds aparilan TGM xidmatinin
optimallagdirilmas: ii¢lin perinatal standartlara uygun elmi-praktik
tovsiyalor vermok




Orijinallig (yenilik)

Bu isin orijinalligi PIG olan diagnozu dogiglosdirilmomis usaqlarda
Klinik genetik doyarlondirmo ilo genomik testlorin  diagnostik
effektivliyinin sistemli sokilda birge todqiq olunmasindadir.

Gozlanilan naticalar

—  PIG olan usaglarda genetik faktorlarin rolu molum olacaq vo
diagnostikaya talobatin hacmi tayin edilocak;

—  Qohum nikahlarda va eyni kanddan olan ciitliiklords autosom-
resessiv. xostoliklorin meydana ¢ixma ehtimalinin faizlo
nisbatinin hesablanmasi;

— PIG diagnostikasmin qiymatlondirilmasi, profilaktikasmin
aparilmasi,diagnostikani ¢atinlogdiron amillori gostarmoak;

— Diaqgnostika {ligiin he¢ do homiso bahali genomik testlora
ehtiyac olmadigin;

—  TGM kabinetlorinin 6lko arazisinds toskilinin vacibliyi;

—  PIG usag1 olan ailolordo maariflonmo isinin aparilmas: va tok
gadinin su¢lanmasina son qoyulmast;

—  Olds olunan naticalarin praktik sahiyyads istifadasi

Elmi va praktik
ahamiyyati

—  Genetik diagnostikanin inkisafina tohfa: Todgigat, psixomotor
inkisaf geriliyi olan usaqlarda genetik sobablorin askar
olunmasina yonalik elmi biliklori genislondirir.

—  Erkon diagnostika imkanlarinin artirilmasi: Klinik vo genomik
yanasmalarin birgs tatbigi erkon va doqiq diagnostikani tomin
edorak miidaxilo imkanlarini artirir.

— Fordi yanasmaya oasaslanan miialico strategiyalarina dostok:
Genetik sobablorin agkarlanmasi usaqlar tigiin daha
moqsadyonlii vo fardilosdirilmis tibbi yanagsmalarin tatbigine
sorait yaradir.

—  Sohiyya sisteminds tibbi genetik moslahatin rolu: Praktik
olaraq, genetik konsultasiyanin psixomotor gerilik
diagnostikasinda totbiqini tosviq edorok klinik protokollarin
tokmillosdirilmasina tohfa verir.

— Prenatal diagnostika ti¢iin prioritetlorin gdstorir

Obyekti (material)

0-6 yas aras1 PIG ilo Tibbi genetik maslohats miiraciot edon usaqlar
Vo ya anamnezinda gostorilon yas arasi eyni sikayatlori olan daha
bdyiik yas qrupuna aid diagnozu daqiglosdirilmomis usaqlar.

Daxil etma PiG olan diagnozu dagiglosdirilmomis biitiin usaqlar

kriteriyalart

Cixarma Bu xastalari segarkan, anamnezinds kallo-beyin travmasi, ¢atin
kriteriyalart dogus, kegirilmis kaskin infeksion xastalik, MSS-in anadangalms va

ya sonradan qazanilan sislari olan, eyni zamanda neonatal dovrda
embriopatik teratogenlarin tasirine moarua qalmis usaqlar xasto
grupuna daxil edilmayib




Metodlar

Sorgu, obyektiv miiayina, genetik tadqiqat metodlar1 (geneoloji,
sitogenetik, molekulyar genetik), instrumental (bozon), , statistik
metodlar.

9sas Va nazarat
gruplar:

Osas Vo nozarat qruplart nozords tutulmur, ¢iinki todqigat miisahido
xarakterlidir.

Qiymatlandirma va
ya miiqayisa

Qiymatlondirmo vo miiqayiso kriteriyalar1 olaraq usaqlarin klinik
olamatlori, ailovi kegmisi, gqohumluq olagelorinin olub olmamast,

kriteriyalart apartlmis genetik testlorin noticolori vo bu testlorin diagnostik
faydalilig1 asas gotiiriilmiisdiir.

Maddi va texniki Var

imkanlar
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Abstract (in english)

Name of study:

The importance of clinical genetic evaluation and genomic testing in
the diagnosis of children with psychomotor developmental delay"

Background:

The true diagnosis of children with PIG remains unknown for years.
This means both a delay in specific treatment and approach in
possible cases, as well as the birth of a sick child again in the family.
In the modern era, diagnostic and preventive opportunities can be
fully utilized to reduce the medical and social burden of these
diseases. One of the real opportunities in this regard is to strengthen
the role of the TGM service in the prevention of hereditary diseases.

Objective:

Children between the ages of 0-6 years with PIG who seek medical
genetic counseling or children of an older age group with the same
complaints as those in the anamnesis, whose diagnosis is not
specified.

Material and
methods (patient
groups and
interventions):

Survey, objective examination, genetic research  methods
(geneological, cytogenetic, molecular genetic), instrumental
(sometimes), statistical methods

All children with unspecified diagnosis of PIG

Primary outcome:

— The role of genetic factors in children with PIG will be known and
the scope of the need for diagnostics will be determined;

— Calculation of the percentage of the probability of occurrence of
autosomal recessive diseases in consanguineous marriages and
couples from the same village;

— Evaluation of PIG diagnostics, prevention, and showing factors
complicating diagnostics;

— That expensive genomic tests are not always needed for
diagnostics;

— The importance of organizing TGM cabinets throughout the
country;

— Conducting educational work in families with PIG children and
ending the blaming of the single woman;




— Using the results obtained in practical healthcare

Key words: Medical genetic counseling (MGC), psychomotor developmental
delay (PDD), hereditary diseases, prenatal diagnosis (PND),
consanguineous marriage, chromosome karyotype, WES (whole
exome sequencing), CNV (Copy Number Variation), dysmorphic
features.

Study type and Clinical
design:




