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XULASO

Mbagsad — anadangolmo irsi retinal distrofiyalarin usaqlar arasinda
rastgalma tezliyi, klinik formalar1 vo diaqnostik xiisusiyyatlorini
aragdirmag.

Material vo metodlar

Tadgiqatin obyekti Akademik Zarifo Oliyeva adina Milli Oftalmologiya
Morkazinin Tibbi Ekspertiza Komissiyasinin 2019-2023-cii illor iizro
usaglarin molumat bazasi vo statistik hesabat formalari olmusdur.
Xaostalorin ailo anamnezino asason statistik tohlil 2 asas qrupda aparilirdi:
A qrup - qohum nikahdan dogulmus (n=409) vo B qrup - qohum
nikahdan dogulmamis (n=151) usaqlar. Hor qrup yas kateqoriyalarina
gora (0-5, 6-10, 11-15) 3 yarimqrupa boliinmiisdiir. Tadqiqat zamani
irsi retinal distrofiya diagnozu qoyulmus usaqlar ailo anamnezi, gender
vo yas xiisusiyyatlorine gora tohlil olunmusdur. Statistik molumatlarin
riyazi islonmasi SPSS 26 proqraminin vasitasils ile yerins yetirilmisdir.
Goziin vaziyystini giymetlondirmok {igiin elektroretinografiya (ERQ)
milayinasi daxil olmagla kompleks oftalmoloji miiayine metodlarindan
istifado edilmisdir. Todqiq olunan diagnozlar goéz patologiyasinin
nozoloji qruplarina géra XBT-10 kodu {izra tasnif olunmusdur.

Naticalor

Umumilikds apardigimiz arasdirmanin naticolorino osason irsi goz
xostoliyi olan 560 xostodon 151-do (27%) retinal distrofiya diagnozu
geyd olunmusdur. Buxostolordon 134-do (89%) ailo anamnezinds qohum
nikah1 olmugdur. Mahz bu xastaliklorin kliniki tozahiirii tadqiqata daxil
olan usaglar arasinda 6-10 yas qrupunda daha ¢ox miisahido edilmisdir.
Qohum nikahindan dogulmus usaqlar arasinda on ¢ox pigmentli retinit
rast golinmigdir. Xostolonmo hallar1 hor 2 qrupda oglanlar arasinda daha
cox yayilmisdir.

Yekun

Apardigimiz tadqgigat zamani1 gohum nikahlarindan dogulmus usaqglarda
anadangolmo patologiyalar arasinda tor qisa distrofiyalarinin rastgolmo
tezliyi yliksok (32,8%) olmusdur. Alinan noticolor ona osas verir
ki, miiasir diagnostik miiayine metodlarnin totbiqi ilo yanasi ERQ
miiayinasi bu patologiyanin agkarlanmasi vo klinik tazahiir formalarinin
miioyyanlosdirilmasindas qizil standart olaraq qalir.

Acar sozlor: gohum nikahlary, irsi géz xastaliyi, retinal distrofiyalar
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SUMMARY

Purpose — to study the frequency, clinical forms and diagnostic features
of congenital hereditary retinal dystrophies among children.

Material and methods

The object of the study was the database and statistical reporting
forms of the Children’s Medical Expert Commission of the National
Ophthalmology Centre named after Academician Zarifa Aliyeva for
the years 2019-2023. Based on the patients’ family history, a statistical
analysis was carried out in 2 main groups: Group A consisted of
children born from consanguineous marriages (n=409), while Group B
comprised children born from non-consanguineous marriages (n=151).
Each group was divided into 3 subgroups according to age categories (0-
5, 6-10, 11-15). During the study of children diagnosed with hereditary
retinal dystrophy, they were analyzed according to family history, and
sex-age characteristics. Mathematical processing of statistical data was
carried out using SPSS 26 software. To assess the ocular condition, a
range of comprehensive ophthalmological examination methods were
used, including electroretinography (ERG). The considered diagnoses
were classified according to the ICD-10 nosological groups of eye
pathology.

Results

According to the results of our study, retinal dystrophy was observed
in 151 patients (27%) out of 560 children with hereditary eye diseases.
Among them, 134 patients (89%) had a family history of consanguineous
marriage. The clinical manifestations of these disecases were more
pronounced in the 6—10-year age group. Retinitis pigmentosa occurred
most frequently in children born from consanguineous marriages. The
incidence was higher among boys in both groups.

Conclusion

Our study revealed that among congenital pathologies in children born
from consanguineous marriages, there was a high frequency of retinal
dystrophies (32.8%). The results indicate that, in addition to the use
of modern diagnostic methods, ERG remains the gold standard for
detecting this pathology and identifying its clinical manifestations.

Key words: consanguineous marriages, hereditary eye diseases,
retinal dystrophies
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PE3IOME

Heap — U3y4nuTh 4acToTy, KINIMHUYECKHE (OPMBI U AUATHOCTHYECKHE
0COOEHHOCTH BPOXKACHHBIX HACIEACTBEHHBIX AUCTPOQUIl CeTHaTKH Y
EeTeN.

Marepuana u MeTOABI

OOBEeKTOM HCCIIeIOBaHWS SBISUINCH 0a3a JaHHBIX H  (OpMBI
CTaTHCTUYECKON OTYETHOCTH AECTCKOM MENUIMHCKOW OKCIEpTHOM
Komuccun  HammonaneHoro llentpa OdranmeMmoiorud  uUMeHH
akangemuka 3apudsl AnmeBod 3a 2019-2023 rompl. Ha ocHoBanwmm
CEeMEWHOro aHaMHe3a CTAaTHCTHYECKWH aHaIu3 MPOBOAMICS B ABYX
OCHOBHBIX TpyIIax MalMeHTOB: Ipymma A - IeTH, POXKICHHBIC B
KpOBHOpoACTBeHHOM Opake (n=409) u rpynma B - netH, poxxeHHbIe B
HEKpoBHOpoacTBeHHOM Opake (n=151). Ilo Bo3pacthoii kareropuu (0-5,
6-10, 11-15) xaxxgas rpynna Oblia pasaeneHa Ha 3 moarpynnsl. B xoxe
WCCIIeIOBaHUS JeTell ¢ HaCle[CTBEHHBIMHA AMCTPOGHSIMH CETYATKH
YYUTBIBAIN (PaKTOPHI CEMEMHOTO aHaAMHE3a, 1T0J1a ¥ BO3pacTa peOeHKa.
Maremarudeckass 00pabOTKa CTaTUCTUYECKUX JaHHBIX MPOBOJMIACH C
HCIIOJTb30BaHUEM ITPOrpaMMHOTO obecrieueHust SPSS 26.

Jis OIeHKH COCTOSHUSI OpraHa 3peHHs] NPUMEHSIINCh KOMIUIEKCHBIE
0o(TaTbMONIOTUYECKUE METO/bI OOCIENIOBAHUS C HCHONBb30BaHHEM
anekrpopetuHorpadun (OPI). JlnarHo3sl ObUTH KIacCH(HUIIMPOBAHbI
no xkogy MKB-10 B cooTBeTcTBHM € HO30JOTMYECKHUMH TIpyHIamMu
MIATOJIOTHH TJIas3.

Pesyabrartsl

Ilo pe3ynpraram HaIlero MCCleOBaHHUA AUCTPOGHUH CETYATKH OblIa
BEIsBIIeHA y 151 mammenta (27%) u3 560 gerelr ¢ HacIeICTBEHHBIMH
3abomeBanmsamu a3, Cpenn Hux 134 manmumenta (89%) wmmenu B
CEeMeHOM aHaMHe3¢ KpPOBHOPOJCTBEHHBIH Opak. KimHndeckue
MIPOSIBIICHHS STHX 3a00JieBaHMid ObLIH 0o0Jiee BRIPaKEHBI B BO3PACTHON
rpynne 6-10 ner. IIMrMEHTHBIN PEeTHHUT Yalle BCEro BCTPEYaeTCs y
JETeH, POXKACHHBIX OT POACTBEHHOTO Opaka. 3a00eBaeMOCTh daIe
HaOTIOaIach CPEAN MABIMKOB B 00EHX TPYyIIIax.

3akirouenue

B xome Hamiero wuccieAoBaHUS OBUIO BBISIBICHO, YTO CPEIH
BPOXKICHHBIX TATOJIOTHH y JeTe, POXKIECHHBIX OT POICTBEHHBIX
OpakoB, JacToTa aAuCTpomii ceTyaTrku ObLIa OTHOCHTEIHHO BBICOKA
(32,8%). IlomyueHHBIE pE3yNBTaTHl CBUACTEIBCTBYIOT O TOM, YTO
HapsAly ¢ NPUMEHEHHEM COBPEMEHHBIX METOJOB JHUAarHOCTHUYECKOTO
obcinemoBanns OPI' ocTaeTcss 30J0THIM CTAaHJAPTOM BBISBICHUSA
KIMHUYECKUX MPOSIBICHUN TAHHOU MMAaTOJIOTHUU.

KaroueBble ciioBa: kpognopoocmeennvie Opaxu, HACIeOCMEEHHble
3abonesanus 2nas3, OUCMpPoOPUU Cemuamr
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Retinal distrofiyalar (RD) klinik vo
genetik  heterojenliyo malik tor qisanin
degenerativ xostoliklor qrupudur. Torlu qisa
distrofiyalarinin daqiq tezliyi molum deyil,
lakin on ¢ox yayilmis forma olan pigmentli
retinit biitlin diinyada hor 5000 nofordon
biring tosir edir [1]. Akromatopsiya kimi digor
distrofiyalar 1:30000 tezliyi ilo daha nadir rast
golinir [1, 2].

Hazirda 270-don ¢ox genin retinal
distrofiyalarin miixtalif fenotiplori ilo slagali
oldugu molumdur [3, 4, 5]. Bundan olavo,
eyni gen daxilinde miixtslif fenotiplora sobab
olan mutasiyalar da geyd olunur. Bu genlor
fotoreseptorlarda vo digor retinal hiiceyra
vahidlorinde, homginin fototransduksiyada
istirak edon ziilallar1 kodlayir [6, 7]. Xastolik
genis bir klinik spektrdo bas verir. Xastolor
glindiiz gérmonin itirilmosi, geco korlugu,
periferik gérmo pozgunlugu vo proqressiv
sokildo tam korlugla naticolonon klinik
olamotlors sahib olurlar [8]. Bu distrofiyalarin
oksariyyati omok qabiliyyatli yas qrupundaki
usaqlar va ganclorda rast galir, bu da problemin
hall yollarinin axtariginin aktualligini sosial-
iqtisadi cohoatdon artirir [9].

Cubuqcuq distrofiyalari: ¢ubuqcuglarin
ustlinliik toskil etdiyi distrofiyalara pigmentli
retinit (PR) vo anadangolmo stasionar geco
korlugu (ASGK) daxildir [10, 11]. PR on ¢ox
rast golinan retinal distrofiyadir [12]. Xastolik
zamani ilk olaraq ¢ubuqcuglar zodolonir, daha
sonra kolbaciqglarda da zodalonmalar baglayr.
PR-nin agir klinik vo genetik heterogenliyi
vardir. Xostoliyin gedisi vo prognozu irsi
kecidlo olagadardir [12].

RD autosom dominant (AD), autosom
resessiv. (AR) vo X-xromosomla olagoli
resessiv  kec¢idlo xarakterizo olunur. AD
nisboton xosgedisli on ¢ox rast golinon
formadir, lakin diger qeyd olunan kecid
formalar1 daha nadir olmaqla yanasi, on agir
klinik gediso malikdir. ©dobiyyatlarda qeyri-
sindromik vo sindromlu formalari qeyd olunur
[13]. RD diagnostikasinda elektroretino-
grafiyanin (ERQ) rolu ovozedilmozdir. PR-
nin erkon marhalolorinds azalmis skotopik
cubuqcuq va birlogsmis reaksiyalar miisahido

olunur. Xostoliyin inkisaf etmis morhalorindo
1sa fotopik reaksiyalar tosirlonir vo noticoda
ERQ soniir [14, 15].

Kolbacig vo ya kolbacig-cubuqcuq
distrofiyalarinin diagnostikasinda da ERQ
osas miiayina iisulu hesab olunur. Xostaliyin
gizli dovriindo ERQ-do azalan fotopik vo
30 Hz fliker gecikmoalorlo miisahide olunur.
Daha sonra xostoliyin gedisindo skotopik
reaksiyalar da azalir [16].

Mbagsad — anadangolmo irsi retinal
distrofiyalarin usaqlar arasinda rastgolmo
tezliyi, klinik formalar1 vo diagnostik
xiisusiyyatlorini aragdirmaq.

Material vo metodlar
Todgiqat obyektino Akademik Zorifo

Oliyeva adma Milli  Oftalmologiya
Morkazinda Tibbi Ekspertiza
Komissiyasindan 2019-2023-cii illor

orzindo miayinodon kegon vo irsi goz
xostoliklori agkar olunmus usaqlar daxil
olmusdur. Umumilikdo iso 15 yasa qodor
olan 560 xastonin 1056 gozii daxil edilmigdir.
Usaqlardan 352 (62,9%) nofor oglan, 208
(37,1% ) nofor iso qiz olmaqgla orta yas
hoddi 7,4+0,2 il toskil etmisdir. Miiayino
olunan hor bir usaqda korreksiyasiz vo
korreksiya ilo goérms itiliyinin toyini, géziin
horoki aparatinin miiayinosi, refraksiyanin
sikloplegiyadan ~ (1%-1i  atropin  sulfat
mohlulunun 2 dofs instillyasiyasi) sonra
skioskopiya vo avtorefraktometriya (Tomey,
Yaponiya) vasitosilo toyini, perimetriya, rong
duygusunun yoxlanilmasi, yarigl lampa ilo
gbziin On vo arxa seqmentinin miiayinasi
hoyata kegirilmisdir.

2010-cu ildo Umumdiinya Sohiyya
Toskilatinin (UST) gérma itiliyinin toyini vo
onlarin diizgiin qruplasdirilib, Oyronilmasi
ticlin cadval tartib etmisdir [17]. Belo ki, bu
cadvala asason normal gérmoe — gdérma itiliyi
>0,3, zoif gormo — goérmo itiliyi 0,05 — 0,3,
korluqg — goérmo itiliyi <0,05 olaraq qeyd
olunur. Xostolordo gérma itiliyi UST tortib
etdiyi cadvalo asason qruplasdirilmisdir.

Eyni zamanda, miiayinoys daxil olan
usaqglarin valideynlorindon otrafli anamnez
toplanmisdir.
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Miiayino olunan usaqlarda valideynlarin
sikayotlorino vo g0z dibinin miiayinasi
naticaloring asason geca va giindliz gdrmonin
yoxlanilmasi mogsadi ilo ERQ miiayinosi
(ROLAND CONSULT- Super Color Ganzfeld
450 S Almaniya) aparilmisdir.

Elektrofizioloji miiayine Beynoslxalq
Go6rmonin Kliniki Elektrofiziologiya
Comiyyatinin  (International Society for
Clinical  Electrophysiology of Vision
(ISCEV)) tovsiyyalori osasinda tolimatlara
uygun  sokildo  pesokar  miitoxassislor
torofindon icra edilmisdir. Hor géziin ayriligda
elektrodlar vasitosilo ERQ molumatlari
alimmugdir. Cubuqcuglarin funksiyasi skotopik
morhalads qaranliq adaptasiyast zamani mavi
is1q stimulu vo standart kombino morholoda
kolbacig-gubuqcuq  funksiyast  qaranliq
adaptasiyali ag is1iq stimulu vasitosilo,
kolbaciglarin funksiyasi ise fotopik morhalado
30 Hs tezlikli ag is1q stimulu arxa fonun 21cd/
m?2 isiqlanma soraitinds hayata kegirilmisdir.

Naticalor vo onlarin miizakirasi

Umumilikdo todqgiqatin noticosi
olaraq qeyd etmok lazimdir ki, todqiqat
isi 2019-2023-cii illor orzinde Azorbaycan
Respublikast Akademik Zorifo Oliyeva
adima Milli Oftalmologiya Moarkozinin
nozdinds foaliyyat gostoron Tibbi Ekspertiza
Komissiyasina usaqlarin miiracistlori osasinda
aparilmigdir. Bu miiddot orzinds timumilikdo
7592 usaq miayinadon keg¢misdir. Todqiqat
isindo klinik materiallar ilkin miiraciatlor
osasinda toplanmisdir. Belo ki, 4124 nofor

(54%) birincili xastalor olub. Onlardan 1120-
do (27%) miixtalif irsi gdz xostoliyi askar
olunmusdur. Qalan 3004 xastods zoif vo orta
doracali refraksiya patologiyalari, vaxtindan
ovval dogulmuslarin retinopatiyasi, goz
almasinin travmadan sonraki voziyyati ilo
olagoli patologiyalar1, g6z qapag1 qiisurlari,
uveit, xorioretinit va s. olmusdur.

Tadqiq olunan 1120 pasiyentin sayini vo
tadqiqatimizin dizayni nozors alaraq hocmo
goro generilizo olunmus vo se¢mo iisulu
ilo xostalorin sayr 50% azaldilmisdir. Isin
imumi hissasinds 560 irsi géz xastoliyi askar
olunmus (1056 go6z) xostolorin molumatlar
otrafli tohlil edilmisdir. Todqiq olunmus
xastolords askar olunmus irsi gz xostoliklori
haqqinda moalumat cadval 1-da gdstorilmisdir.
Cadvoldon goriindiiyii kimi, todqiq olunanlarin
oksariyyatinds 151 (27%) nafords tor gisanin
distrofiyalar1 askar edilmisdir. Qeyd etmok
lazimdir ki, anadangslma biillur patologiyasi
vo bu voziyyatlo olagodar corrahi omoliyyat
olunmus xostolor ikinci on g¢ox tosadif
olunmus 112 (20%) xostolik olmusgdur.
Refraksiya patologiyalar1 vo copgdzlik 86
(15,4%) xostado geyd olunmusgdur. Daha sonra
gormo sinirinin anadangolmo patologiyasi
73 (13%) nofords askarlanmigdir. Dari-goz
albinizmi 54 (9,6%) usaqda, g6z almasinin
anadangolmo inkisaf qiisurlart 42 (7,5%)
xastado, 32 (5,7%) pasiyentdo anadangolmo
qlaukoma miisyyon edilmisdir. Qeyd etmok
lazimdir ki, buynuz qisanin irsi distrofiyasi
on az rast golinmis 1,8% (n=10) patologiya
olmusdur.

Cadval 1. Irsi goz xastaliklorinin klinik tozahiir formalart

Irsi goz xastoliklorinin klinik tazahiir formalar

Xoastalorin sayt

Miitlaq (n) | Nisbi (%)

Tor gisanin distrofiyalart 151 27
Biillurun anadangslma patologiyasi 112 20
Refraksiya patologiyalar1 va ¢opgdzliik 86 15,4
GoOrmo sinirinin anadangalms patologiyasi 73 13
Dari- goz albinizmi 54 9,6
Anadangalma gbz almasinin inkisaf qiisurlari 42 7,5
Anadangalms glaukoma 32 5,7
Buynuz gisanin anadangalmo distrofiyasi 10 1,8

Comi 560 100
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Sokil 1. Ailo anamneza asasan RD-nin qruplasdirilmast.

Todqiq olunmus xostolordo  retinal
distrofiyalar anamnezs asason qruplasdiriimis
vo milayyan olunmusdur ki, A qrupundan olan
usaqlar arasinda xastoliyin rast golmo tezliyi
32,8% (n=134), B qrupda iso 11,3% (n=17)
geyd olunmusdur. A qrupunda PR 92 (69%)
xastods, B qrupunda iso makuladistrofiya 9
(53%) xostado askar olunaragq, iistiinliik togkil
etmisdirlor (sakil 1).

RD-nin cinso goéro paylanmasi hor 2
grupda cadval 2-da togdim olunub.

Cadvoldon goriindiiyli kimi anadangalmo
tor qisa distrofiyalarinin rastgalmo tezliyino
goro oglanlar vo qizlar arasinda ohomiyyatli
forq olmusdur. Belo ki, xostolonmo hallari
oglanlar arasinda daha cox rast golinmisdir
(p<0,001).

Umumilikdo todqiq olunan xastalorda
rast golinon retinal distrofiyalarin  yas
kateqoriyalarina goro paylanmasi otrafli
tohlil olunmusdur (sakil 2). Noticolorin tohlili
gostormisdir ki, 0-5 yas kateqoriyasinda
tor qisa distrofiyast hor iki qrupda on az

tosadiif olunmugdur. Lakin 6-10 vo 11-15 yas
kateqoriyasinda tor qisanin distrofiyalarinin
rast golinms tezliyi A qrupunda shomiyyatli
doracodo yiiksok olmusdur (n=62; n=47).
Qeyd olunan gostoricilor (p<0,05) statistik
ohomiyyatli hesab edilmisdir. Tor gisanin
distrofiyalar1 zamani xastoliyin slamatlorinin
gec dovrdo Oziinli géstormosi, artiq usaqglarin
sikayatlorini daha doqiq ifado etmalori vo ERQ
miiayinasinin hamin yas qrupunda xastalordo
daha rahat aparilmasi ilo olagali xostolonmo
hallar1 yiiksok olmusdur.

Todqiq olunan xaostolorin gdérmao itiliyi
UST normativlorina esasan qruplasdirilaragq,
cddval 3-do tosvir olunub. Cadvoldon
goriindiiyii  kimi, 0,3-don yuxar1t gérmo
qabiliyyati he¢ bir qrupda geyd olunmamuisgdar.
Zoif gérmo qabiliyyati iso hor 2 qrupda on
cox tosadiif olunsa da, korlug A qrupunda 45
(29,8%), B qrupunda iso 2 (1,4%) xostodo
geyd olunmusdur.

Umumilikdo todqgiq olunan 151 xosta
ERQ miiayinasina calb olunmusdur. Onlardan

Cadval 2. RD-nmin qruplar arasinda cinsa gora paylanmasi

Oglan Oz
Qrup miitlaq say (n) | nisbi say (%) miitlaq say (n) nisbi say (%)
A (n=134) 93 69,4 41 30,6
B (n=17) 12 70,6 5 29.4
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Sakil 2. Yas kateqoriyasina gora RD-nin paylanmasi.

0-5 yas qrupundaki 30 usaqda vo 6-10 yas
grupunda 22 usaqda anesteziya altinda, digor
usaqglarda iso anesteziyasiz ERQ miiayinasi
aparilib.

ERQ miiayinossindo kolbacig-gubugcuq
distrofiyalar1 agkarlanmis xostolords kolbaciq
vo c¢ubuqcuqlarin funksiyalarinin  nozors

carpacaq dorocodo azalmasi miisahido
olunmusdur (sokil 3). Usaqglar giindiiz
saatlarda isigdanqorxma va  zoifgdrmo

sikayatlori ilo miiraciot etmisdilor. G6z dibinin
oftalmoskopiyas1 zamani1 xarakterik kobud
doyisikliklorin olmamast vo ya “6kiiz gozi”
tipli fundus goriintiisii vo optik koherent

tomoqrafiya (OKT) miiayinasinds perifoveal
zoif pigment epitelinin atrofik doyisikliyi
miisahido olunmusdur (sokil 4).
Proqgressivlogon kolbacig-¢ubuqcuq
distrofiyalarina aid olan PR zamani ERQ
milayinoesi  noticolorinds  ¢ubuqcuq  vo
kolbaciglarin funksiyalarinin kobud patoloji
doyisikliyi vo sonmosi qeyd olunur (sokil
5). Xostoliyin oftalmoskopik sokli klassik

triadadan  ibaratdir, beloki arterialarin
daralmasi, torlu qisanin periferiyasinda
“stimiik cisimciklori” soklindo  pigment

hiperplaziyasi vo gérma sinirinin mumsakilli
solgunlugu (atrofiyasi) geyd olunur (sokil 6).

Cadval 3. Gormo itiliyi gostoricilorina géra xastalorin qruplagdiriimasi

Xastalorin sayt (n, %)

Qrup Yaxst gorma Zaif gorma Korlugq
(gormoa itiliyi >0,3) (gorma itiliyi 0,05 - 0,3) (gorma itiliyi <0,05)
A (n=134) 0 89 (58.,9) 45 (29,8)
B (n=17) 0 15 (9,9) 2 (1,4)
Comi 0 104 (68,8) 47 (31,2)
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Sokil 3. Kolbacig-¢ubuqcuq distrofiyasimin ERQ niimunasi: tor gisanin kolbaciq va ¢ubuqcuglarin
funksiyalarinin nazara ¢arpacaq daracada azalmast qeyd olunur (pasiyent M.N.).

PR  korlugun vo olilliyin baslica
soboblorindon  biri  kimi daim diqqgot
morkozindo  olmusdur. Bu  baximdan

Azorbaycanda gorkomli alimlor torofindon
oftalmologiyanin  inkisafi  istigamotinda
coxsayl todqgiqatlar aparilmis Vo
oftalmologiya sahasindo olan problemlorin

)

halli iiclin miixtalif proqramlar islonib
hazirlanmigdir. 1997-ci ilin molumatlarina
goro Azorbaycanda korluq vo zoifgérmoadon
oziyyat ¢akon usaqglarin sayr 1460 nofordir.
Bu usaglarin  30,1%-1 kor, 69,9%-1 iso

zoifgdrondir. Korlugun sobabi 35,3% hallarda
tor qisa xastoliyi olmusdur. Usaq korlugunun

Sokil 4.. Kolbaciq-¢ubuqcuq distrofiyasinin fundus foto gériintiisii (a) va makulanin OKT miiayinasinda

struktur vaziyyatinin niimunasi (b) (pasiyent M.N.).
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Sokil 5. PR olan xastanin skotopik (a) va fotopik (b) ERQ niimunasi: tor gisanin ¢ubuqcuq va kolbaciglarin
funksiyalari kobud daracada azalib.

Sakil 6. PR olan xastonin fundus foto gériintiisii: gérma sinirinda “mum solgunlugu”, torlu gisada arteri-
alarn daralmasi, periferiyada “siimiik cisimciklori” (pasiyent D.O.).
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osas hissasini 62,2% anadangalma xastaliklor
toskil edir. Qeyd etmok lazimdir ki, belo
xostolorin - 50,8%-1 qohum evliliklorindon
diinyaya golmisdir [18, 19].

PR zamam usaqlarda géz damarlarinin
rongli doppler kartlasdirilmasinin naticolori
yerli alimlor torofindon agiglanmis vo
geyd olunmusdur ki, klinik formasindan
asili olmayaraqg PR zamani usaqlarda goz
damarlarinda hemodinamikanin doyisikliyi
bas verir [20].

Son illordo yerli alimlor torofindon
aparilan todqiqatlarda gonc kisilor arasinda
anadangolmo gérmo orqani patologiyasinin
rastgolmo tezliyi vo klinik-epidemioloji
xlisusiyyotlorinin ~ Oyronilmosi  naticalori
gostormisdir ki, bizim todqiqatimizda oldugu
kimi, tor qisanin irsi distrofiyalar1 on ¢ox
rast golon patologiyadir. Todqgigatda tor
qisa distrofiyast olan xostolorin valideynlori
arasinda 68% halda qohum nikah anamnezi
askarlanmigdir [21].

Diinyada usaqlar arasinda korluq timumi
korlugun 4%-ni toskil edir. Yoni 19 milyon
usaq gormo qiisurundan oziyyot ¢okir.
Onlardan 1,4 milyon usaq tam korluqgla
yasaywr [22]. Usaqlarda korlugun soboblori
Olkalorin sosial vo iqtisadi inkisaf saviyyasi
ilo six olagolidir. Kor usaglarin yarisindan
coxu Afrika vo Asiyanin an kasib dlkalorindo
yasayir.

Inkisaf etmis vo inkisaf etmokdo olan
Olkalordos bu problemin rastgalma sabablori
bir birinden forqlonir. Beloki, inkisaf
etmis Olkolordo baslica sobab genetik vo
anadangolmo xostoliklor olarkon, inkisaf
etmomis Olkalordo infeksion xastaliklor,
travma vo qidalanma pozgunluglaridir [22,
23].

Genetik xostoliklorin garsisinin alinmast
vo xostolorin miialicasi diinyada aktual olan
sohiyyo mosalorindondir. Qohum nikahlar
genetik xastoliklorin yayilmasina tosir edon
amillordon biridir vo an az1 bir ortaq acdadi
paylasan ciitliiklor arasindaki olagoni tosvir
edir. Qohum nikahlardan dogulan usaqlarda,
homozigot vaziyyatdo ortaq ocdaddan miras

galmis autosom resessiv gen mutasiyalarin
yaranmasi sobobindon genetik xostoliklora
meyilli olma riski daha ytiksak ola bilar.

Yaxin qohumlar (adston omiusag)
arasinda evlilik praktikas1 qohum evliliyi kimi
taninir. Amerika vo miiasir Avropada nadir
hallarda rast golinso do, qohum evliliyi bir ¢ox
orab vo miisalman madaniyyatlorinin onanavi
vo hormotli aspektidir. Xiisusilo Simali Afrika
vo Yaxin Sorqdo genis yayilmigdir. Bir ¢ox
Olkolordo qohum evliliklori vo qohumluq
miinasibatlori ganunsuz hesab olunur [24].

Hindistanin conubunda qohum nikahlar1
vo bu nikahlardan qaynaqlanan goz
xostoliklorinin  dyronilmosina dair bir ¢ox
aragdirmalar aparilmisdir. Nirmalan torafindon
aparilan todqiqatda qeyd olunur ki, Andhra
Pradesdo biitiin yoxlanilan pasientlorin
26,7%-1 qohum nikahlardan dogulmusdur.
Aragdirmalar gostorir ki, qohum evliliklori
naticasinda on ¢ox rast galinon gz xastaliklori
arasinda, bizim todqiqatimizda da miisahido
olundugu kimi, PR va tor qisa distrofiyalar1
istiinliik togkil edir [24, 25].

Belo ki, bizim tadqiqatda qohum nikahdan
dogulmus usaqlarda qohum nikahdan
dogulmamis usaqlar ilo miiqayisada torlu gisa
distrofiyalarinin rastgolma tezliyi daha yiiksok
olmus (32,8% va 11,3% miivafiq olaraq) vo
gohum nikahdan dogulmus usaqlar arasinda
on ¢ox PR (69%) qeyds alinmisdir.

Hindistanin conubunda aparilmig digor
bir aragdirmada sindrom goz xostoliklori
arasinda PR (63,9%), Stargardt xostoliyi
(4,9%), Ushers sindromu (1,9%) vo Oquchi
xastaliyi (1,3%) qeyd olmusdur [26, 27].

PR diinyada vo 0&lkomizds aparilan
tadqiqatlarda torlu gisa distrofiyalar1 arasinda
on ¢ox rast golinon patologiya olmusdur. Bu
xostolik klassik klinik tozahilir formalar1 vo
heterogenliyi ilo 6zilinli gdstarir.

Xostoliyin -~ miialicosi  yoxdur, lakin
progresivlogmonin garsisini almagq ti¢iin erkon
morhololordo kok hiiceyro miialicosi vo gen
terapiyasi aparilir. Gecikmis morhalalords iso
epiretinal protezlorin implant1 totbiq olunur
[27-30].
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Yekun

Apardigimiz tadqiqat zamani
gohum nikahlardan dogulmus usaqlarda
anadangolmo patologiyalar arasinda torlu
qisa distrofiyalarinin rastgolma tezliyi yliksok
olmusdur (32,8%). Mohz bu xostaliklorin
klinik tozahiirii tadqiqata daxil olan usaqlar
arasinda 6-10 yas qrupunda daha ¢ox Oziinii
gostormisdir. Qohum nikahdan dogulmus

usaglar arasinda on c¢ox PR (69%) rast
golinmisdir. Xastolonmo hallar1 tadqiqatin hor
iki osas (A vo B) qrupunda oglanlar arasinda
daha ¢ox yayilmisdir. Alinan naticolor ona
osas verir ki, miiasir diagnostik miiayino
metodlarinin totbiqi ilo yanas1 ERQ miiayinaosi
bu patologiaynin askarlanmasi vo klinik
tozahiir formalarinin miioyyanlosdirilmasindo
hoalo do qizil standart rolunu dasiyir.
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