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PRAKTIK B IOMOIIb HELP TO THE
HOKIMO MPAKTUYECKOMY PRACTICAL
KOMOK JTOKTOPY DOCTOR

VAXTINDA DOGULMUSLARDA AGIR RESPiRATOR DiSTRES
ZAMANI SURFAKTANTLA OLAQOLI GENLORIN GENETIK MUAYINOSI:
PRAKTIK HOKIM UCUN DiAQNOSTIK YANASMA

'Sarifova N.T.*,"” 2Haciyeva N.N.,”” *Tagiyeva A.N.
Azarbaycan Tibb Universiteti, [ Usaq Xastaliklori kafedrasi’ va
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Respirator distres sindromu (RDS) daha ¢ox vaxtindan avval dogulan yenidogulmuslarda surfaktant sisteminin funksional yetkin
olmamasi ilo olagoalondirilsa do, vaxtinda dogulan usaqlarda inkisaf edon agir vo miialicoys davamli RDS-in patogenezindo
surfaktant metabolizmini tonzimlayan genlorin mutasiyalari mithiim rol oynaya bilor. Bu adobiyyat icmalinin magsadi vaxtinda
dogulan yenidogulmusglarda RDS-in inkisafi ilo alagoli surfaktant gen mutasiyalarmin xiisusiyyatlorini vo onlarin diagnostik
ohomiyyatini iimumilogdirmokdir. Odobiyyat malumatlarina asason, SFTPB, SFTPC, ABCA3 vo NKX2-1 genlorindoki patogen
variantlar surfaktantin sintezinin, hiiceyradaxili emalinin, dasinmasinin vo funksiyasinin pozulmasina sabab olaraq neonatal dovrde
agir tonoffiis ¢atismazligl vo sonraki yaslarda interstisial agciyar xostaliklori ilo tozahiir eds bilor. SFTPD geninin variantlari iso
daha ¢ox RDS-yo hassasligin vo xastaliyin gedisinin potensial modifikatorlart kimi aragdirilir. Standart risk faktorlari olmayan,
ekzogen surfaktant vo respirator dostoya zaif cavab veran vaxtinda dogulmus yenidogulmuslarda genetik surfaktant disfunksiyasi
nazars alinmalidir. Belo hallarda miivafiq genlori ohato edon panel testlorinin erkon aparilmasi diagnozun daqiqlosdirilmasina,
prognozun qiymatlondirilmasina, fardilogdirilmis miialico taktikasinin secgilmasinoe vo ailoys genetik moslohatin verilmasine
imkan yaradir. Golocokdo gen, mRNT va ziilal ovozedici terapiyalarin totbiqi bu agir xastaliklorin hadoflonmis miialicasi tiglin
yeni imkanlar aga bilor.

Agar sozlar: respirator distres sindromu, pulmonar surfaktant, vaxtinda dogulmus yenidogulmuslar, surfaktant disfunksiyasi,

SFTPB, ABCA3, genetik test

espirator distress sindrom (RDS) osason
Rinkisaf etmomis agciyorlords surfaktantinin

catismazligi vo ya disfunksiyasi naticosindo
yaranir [1]. Adoton «respirator distres sindromy
esidonds biz vaxtindan avval dogulan usaqlarda
agciyorin yetkinsizliyini diistiniiriik. Hal-hazirki
arasdirmada mogsad mohz vaxtinda vo vaxtindan
az ovval dogulmus yenidogulanlar arasinda respira-
tor distres sindromun gedis xilisusiyyatlorini dyron-
mokdir. Vaxtinda dogulan yenidogulanlar arasin-
da agciyor xostoliklori miirokkab etio-patogenetik
mexanizmlorlorlo miisayiot olundugu {i¢iin onun
diagnostikasinda genetik faktorlarin tosiri aragdiril-
maqdadir. Vaxtinda vo vaxtindan ovval dogulan
korpolordo RDS surfaktant biologiyas1 baximin-
dan kaskin gokilds forqlonir. Bels ki vaxtindan ov-
val dogulanlarda RDS surfaktantin yetigsmomazliyi
sobobindon qaynaqlanir. Oksino, vaxtinda dogulan
usaqlarda klassik RDS (hialin membran xostoliyi)
olamatlori surfaktant komponentlorindaki anomali-
yadan xabor verir [2, 3]. Vaxtinda vo vaxtindan az
ovval dogulan korpalorde adi risk faktorlar1 doqiq
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olmadig {igilin, klinisistlor bu qrupda "etiologiyasi
doqiqloesdirilo bilmayon RDS"i tez-tez genetik sur-
faktant disfunksiyasi ilo olagoli forqli bir vahid kimi
gobul edirlor [2, 4].

Miiasir dovrds, RDS-in inkisafinda vacib risk
faktorlarindan biri do irsi faktor hesab edilir. Vax-
tinda dogulan usaqlarda respirator distres sindrom
olamatlari geyd edildikdo, surfaktantin genetik key-
fiyyot va komiyyat defekti haqqinda diistintilmalidir.
Respirator xostoliklorin formalasmasinda agciyor
funksiyasina monfi tosir gostoron II tip alveolyar
hiiceyralor torofindon istehsal olunan sothi aktiv
maddosinin yetismomozliyi, genin ekspressiya vo
mutasiya doyisikliklori ohomiyyat kosb edir [5].

Molumdur ki, agciyarlorin batndaxilinds inkisafi
5 marhalodo gedir: embrional (26-c1 giindon 6-c1
hoftoys godor), psevdoqlandulyar (6-16-c1 hoftalor),
asinar va ya kanalikulyar (16-28-ci hoftalar), sakkul-
yar (28-34-cii hoaftolor) vo alveolyar (36-c1 hoftodon
postnatal dovriin 18-ci ayma kimi). Hamilosliyin
23-34-cii hoftolorinde dogulan usaqlarin agciyarlori
alveolyar inkisaf morholosini ke¢maodiyi {i¢iin

86


https://orcid.org/0009-0003-7121-9448
https://orcid.org/0000-0002-6413-4409
https://orcid.org/0009-0002-1670-7222
mailto:nargiz.t.sharifova@gmail.com
https://doi.org/10.61775/2413-3302.v2i44.13

zadalonmolora daha hassas olur. Bu qrup usaqlar-
da agciyor zoif fiziki xiisusiyyatlora (elastik toxuma
kifayot qodor inkisaf etmir) vo kigik alveolyar sotho
malik olur [6, 7].

Yenidogulanin botnxarici hoyata uygunlagmasi
ticlin osas faktor sorbost tonoffiisdiir. Erkon adapta-
siya zamani agciyar "kritik orqan" kimi miihim rol
oynayir. RDS-in inkisafinin asas sobabi surfaktant
defisitidir. Surfaktant-epitel vo hava arasinda mono-
molekulyar gat olub, 2 zonadan sothi — "lamellyar"
vo dorin pambiq sokilli "hipofaza"-dan ibaratdir.
Agciyor ventilyasiyasit prosesindo surfaktantin
lamellyar vo hipofaza gatlarinin molekullar1 arasin-
da fasilosiz miibadilo gedir, hava miihiti ilo tomas
naticasinda 6z qalinhigini vo dlglistinii doyisir. Nofas
verma zamani sathi gorilmo azalir, sothi aktiv qat
hipofaz qata ¢okiir. Nofos alma aninda surfaktant
yenidon Ol¢iisii béyilimiis alveollarin hipofazasinin
sothino paylanir [8].

Respirator xostoliklorin formalagmasinda agci-
yar funksiyasina monfi tosir gdstaran II tip alveol-
yar hiiceyralor torofindon istehsal olunan sathi aktiv
maddosinin ¢atismazligr durur. Surfaktant (90%)
lipidlordon, osason fosfotidilxolin, fosfatidilglise-
roldan vo 10% surfaktant ziilallar1 olan A, B, C, D
proteinlorindon ibaratdir. Sathi-aktiv ziilal B (SP-B)
va C (SP-C) asason alveolyar kollapsin qarsisinin
alinmasinda, sothi aktiv ziilal A (SP-A) vo D (SP-
D) iso agciyorin immun miidafiosinds rol oynayir
vo agciyorlordon bir sira zororli mikroorganizmlori
konarlasdirilmasinda homginin virus vo gobaloklora
qarst ilkin miidafiys proseslorindo istirak edir [9].
Masolon, Mycobacterium tuberculosisin alveolyar
makrofaqlar torofindon, faqositozuna sobab olur-
lar vo daxil olan patogenlorin mohv edilmosina
yonalmis mexanizmlari modulyasiya edirlor [10].

Hazirki odobiyyat icmalinda vaxtinda dogulan
usaqlarda surfaktant genlorinin mutasiyalarinin
RDS ilo olagosi arasdirilir.

Genetik mutasiyalar noaticosindo surfaktant dis-
funksiyasina yol agan SFTPB, SFTPD, SFTPC,
ABCA3, NKX2 genlor yenidogulan dovrds tonoffiis
pozuntusu vo sonraki yas dovriinds interstisial xosto-
liklorlo miixtalif sokilds tozahiir olunmasi haqqinda
molumatlar tozadlidir, genlorin sensitivliyi va spesi-
fikliyino goro iso arasdirmalar davam edir [11].

Son illor daha ¢ox Gyronilon genlordon biri do
ABCA-dir. ABCA mutasiyasinin 3 névii malumdur:
lipid dasiyicisi, ATP baglayict kimi ATP binding
cassette subfamily A member 1 ABCAI1l, ATP
binding cassette subfamily A member 3 ABCA3,
ATP binding cassette subfamily G member 3

ABCG3. Bunlar arasinda surfaktant homeostazinin
tonzimlonmosindo miihiim rol oynayan, surfak-
tantin osas lipidlorini transport edon ABCA3 yiiksok
doracads qorunan ¢ox membranli ziilaldir. ABCA3
mutasiyalart irsi agciyor xostoliklorinin yaran-
ma saboblarindon biri kimi daha ¢ox taninir. Elmi
manbalara gors, ABCA3 defisitli usaqlarin oksoriy-
yoti vaxtinda dogulanlardir [12]. Bu monogen po-
zuntular yenidogulanlarda sothi-aktiv maddoslorin
catismazligindan qaynaqlanan diffuz parenxima-
toz agciyar xostaliklorine qadar patoloji tozahiirlori
olan ailovi agciyor anomaliyalar1 yaradir. Bu giino
gador 200-don ¢ox ABCA3 mutasiyast molum-
dur vo xostolorin toxminon dordds tigii miirokkab
heterozigotlar soklindo togdim edilmisdir. Normal
ABCA3 biosintezi vo emalinin asasini toskil edon
molekulyar asaslar, eloco do onun mutant forma-
lariin ifadosi noticosindo yaranan alveolyar epite-
lial hiiceyro disregulyasiyas1 mexanizmlori haqqin-
da dovri odobiyyatda molumatlar tozadlidir. Odur
ki, mogsadydnlii diagnostik vo terapevtik strategi-
yalar1 hazirlamaq tliglin ABCA3 biologiyasinin tok-
millosdirmays ehtiyac duyulur [3].

SFTPB 79 amin tursusundan ibarat ki¢ik hidrofo-
bik polipeptiddir. SP-B geni xromosomda yerloson,
toxminon 10 kB DNT-ni shato edon 10 ekzondan
ibaratdir, 2-ci xromosomda tok bir gen torofindon
kodlanan bir proteindir. Homin gen tasirindon yetkin
SP-B proteinin sintezi istigamatlonir, ziilal sintezi
iclin endoproteolitik parcalanmaya moruz qalir vo
lipidlorlos birlikdo surfaktant sothing xaric olur [3].

Miioyyon edilib ki, surfaktantin asas kompo-
nentlorini kodlayan B (SP-B geni, SFTPB), C (SP-C
geni, SFTPC) vo ATF olagolondiron A3 (ABCA3)
genlori usaqlarda respirator distress sindromun va
interstisial xostoliklorin yaranmasina cavabdehdir
[3]. SFTPB-o ilk mutasiya SP-B c¢atismazlig1r vo
"121ins2" mutasiyasina gors homoziqot olan alve-
olyar proteini ilk dofo vaxtinda dogualan korpalordo
miioyyon edilib. Hal-hazirda, gen iizra toxminon 50
forgli mutasiya bildirilmisdir, bunlardan "121ins2"
mutasiyasi daha ¢ox yayilmisdir [3].

SFTPB gen ifadosindoki doyisikliklor hom DNT
saviyyasinda, hom do epigenetik doyisikliklorlo
agciyor iltihabina vo agir tonoffiis ¢atigmazligina
sobab ola bilor. SFTPB genindoki patogen variant-
lar SP-B catismazligi ilo noticolonir vo irsi SP-B
catismazlig1 kimi tanian 6limciil neonatal tonoffiis
sistemi xastaliyino sobab olur [13].

Heterozigot dasiyiciliq nadir hallarda ylingiil
tongnofoslik vo ya digor minimal problemlarlo
olagolondirilsa do, bu hallar ¢ox ehtimal ki, birgo
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tosadiif edon digor amillorls baglidir. Bu da SFTPB
mutasiyalarinin “doza-effekt” xiisusiyyatini vurgu-
lay1r: tam ¢atismazliq agir fenotip, qismon ¢atismaz-
l1q isa subklinik vaziyyat yaradir [14].

SFTPD surfaktant protein D sothi-aktiv ziilal D
(SP-D) anadangolmo miidafio ziilallarina aiddir, si-
togenetik yerlosmosi 10g22.3 uygundur. SP-D-nin
tam kodlagdirma ardicilligini slds etmok iiciin iist-
iisto diison 2 cDNA klonuna uygundur [15].

SP-D, SP-A va mannoza baglayan lektinlor C tip-
li lektin ailasinin {izvlori olan kollektinlordir. Kol-
lektinlor dord domendon ibarotdir: zoncirlorarasi
disulfid baglar1 olan qisa amin-terminal bolgo, uzun
kollagen kimi domen, qivrimli boyun boélgosi va
kalsiumdan asil1 karbohidrat tanima sahosi [4, 16].

Qeyd olunan genlor aragdirilsa da, nadir rast
golon xostoliklor {igiin hansi usaqlarin genetik
testo ehtiyaci oldugunu vo bu testin no vaxt yox-
lanilmasinin  dyronilmasi bozen ¢otinlik yaradir,
mosolon, agirlasmamis hamilalik anamnezi olan
anadan 40 hestasiya hoftosinds tobii yolla dogulan
usaqda vaxtindan avval dogulanin reseptor distress
sindromuna uygun klinik monzaranin formalagmasi
yenidogulan usaqda erkon genetik testin aparilmasi
liclin gostoris olmalidir. Bunun oksina olaraq, respi-
rator distres sindrom ii¢lin bir ne¢o molum risk fak-
toru olan hestasion diabetli anadan vaxtindan ovval
dogulan oglan usaginin respirator terapiyaya cavab
verona godor testi toxiro salmaq dogru ola bilor.
Belo ki, 2021- ci ildo aparilan vo 463 korponin tohli-
lin oks etdiron elmi tadqiqatin naticalori agir, diffuz
neonatal agciyor xostoliyi olan olan pasiyentlorin
44%-do genetik surfaktantla olagoli genin defisiti
askar edilmigdir. Qeyd edilonlori nozors alib respi-
rator pozuntulart olan vaxtinda dogulan usaqglarda
xostoliyin agirliq doracosi vo gedis xiisusiyyatlorini
miioyyon etmok liglin genetik testlorin aparilmasi
mithiim shomiyyat kosb edir [4].

Surfaktant metabolizmasina aid genlorin kli-
nik ohomiyyoti vo perspektivlior saglam foaliyyot
gostormosi  ligiin hom daxili genetik tonzimlo-
yicilor (NKX2-1 kimi) homigalik aktiv olmali, hom
do ekoloji-tibbi miidaxilolor (mosslon, antenatal
steroidlor) vaxtinda totbiq olunmalidir. Bunun {igiin
asagidaki istigamatlor nozors alinmalidir:

Erkon vo doqiq diaqnostika: Neonatologlar agir
RDS olan yenidogulmuslarda standart risk faktorlari
(vaxtindan avval dogulan, diabetik fetopatiya, asfik-
siya va s.) olmadiqda, surfaktantin genetik pozuntu-
larini nozardon kegirmolidirlor [4]. Xiisuson, miiali-
coyo rezistent RDS hallarinda (mosolon, 2-3 doz
surfaktant sonrasi da heg bir yaxsilagsma yoxdursa),

dorhal genetik konsultasiya istonmoli vo SFTPB,
SFTPC, ABCA3, NKX2-1 genlorini ohato edon
panel testi aparilmalidir. Bu, diaqnostik trayektori-
yani qisaldaraq dogru yanagsmani miioyyonlosdirar.
Niimuns ii¢lin, ogor vaxtinda dogulan korpads
SFTPB mutasiyas1 askarlanarsa, artiq olavo bos
yerd invaziv miidaxilolor (masalon, ECMO ii¢iin
gec miiraciot) edilmodon ailo ilo prognoz barado
ac1q danisilib, miimkiin olarsa transplantasiya kimi
secimlor doyorlondirilo bilar [3, 4].

Fordi yanagsma vo ailo moslohoti: Genetik
tapintilarin ailo planlamasi vo maslohat {li¢iin 6nomi
boyiikdiir. Belo ki, bir dofs surfaktant protein
catismazlig1 diagnozu qoyulmus kdrponin valideyn-
lori 25% ehtimalla eyni problemin tokrar dogula-
caq usaqda goriilo bilocoyini bilmalidir. Bu ailslora
novboti hamilsliklordo invaziv prenatal diagnosti-
ka (xorion silli gisa biopsiyast vo ya amniosentez-
lo gen testlori) toklif oluna bilor [17]. Homginin
dasiyict valideynlorin yaxin qohumlarinda (mas.,
baci-qardaslarinda) dasiyiciliq testi aparilmasi
barado diisiiniilo bilor — xiisuson ailodo qohum ev-
liliklori planlanirsa. Bundan olava, genetik diagnoz
ailoyo ominlik vers bilor; yoni, korponin durumunun
izah1 tapilir vo valideynlor 6zlorini glinahlandirmur,
“gizli infeksiya” vo ya hokim sshvi kimi yanlis
diisiincolordon uzaqlasirlar. Belo nadir xostoliklordo
hom do ailolor adoton dostok qruplarina qosulur,
molumat miibadilasi aparir ki, bu da psixoloji cohot-
don shomiyyatlidir.

Miialico gorarina tosir: Genetik molumat, RDS
miialicosindo daha molumathi qgorarlar vermoya
komok edo bilor. Misal ii¢lin, ogor RDS-li bir
korpado ABCA3 mutasiyasi tosdiglonibso, hokim-
lor bilir ki, tokco tokrar surfaktant vermoklo prob-
lemi holl etmok olmayacaq — bu korps ¢ox giiman
ki, ECMO va ya transplantasiya namizadi kimi
doyarlondirilmalidir, oks halda sag qalmasi g¢atin
olacaq. ©gor SFTPB qgismon ¢atismazlig1 oldugu
miioyyon edilibss, bu korps sort rejimli ventilya-
siya vo yiiksok dozali steroid miialicosi ilo aylarca
yasadilmaga calisila bilor, ¢linki bolko do todricon
0z surfaktant istehsalin1 qura bilocok. Yoni genetik
diagnoz prognozu miioyyanlosdirir vo tibbi koman-
danin strategiyasini ona uygunlasdirir [3, 4].

Yeni terapiyalara yol a¢ilmasi: Genetik todqiqat-
lar yalniz diagnostika deyil, hom do hadoflonmis
miialicolor {i¢iin iifiiglor agir. SFTPB vo ABCA3
kimi monogen xostoliklor tigiin golocokdo gen
ovazetma terapiyalart miimkiin olarsa, bu kdrpslorin
hoyat1 xilas oluna bilor [17]. Hazirda gen-terapiya
platformalart siirotlo inkisaf edir vo artiq bozi irsi
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retina, qaraciyar xastoliklorinda istifadoyo girmisdir.
Agciyor ligiin iso holo texnoloji manealor galmaq-
dadir, lakin in utero (ana botnindo) gen terapiyasi
kimi inanilmaz yanasmalar da miizakire olunmag-
dadir. Mosolon, doliin agciyorlorine dogulmadan
gen redaktorlarinin c¢atdirilmasi perspektivi nozori
olaraq mdvcuddur ki, dogulana qodor surfaktant
geni normala ¢evrilsin. Bu konsepsiyalar reallagma-
sa belo, artiq klinik sinaq morholasindo olan mRNA
terapiyasi da maraq dogurur: xasto kdrpays ¢atigma-
yan ziilalin mRNA-s1 aerozol soklindas verilib, alve-
ol hiiceyrolorindo translyasiya olunaraq ¢atismayan
proteini miivaqqati da olsa tomin eds bilor. Bu iisul
hal-hazirda kistik fibrozda sinanir vo agor ugurlu
olarsa, surfaktant proteinlori {i¢iin do uygunlasdirila
bilor.

Aragdirmalarin istigamoti: Mdvzumuzun kon-
tekstindo golocok aragdirmalar bir nego osas xott
tizro gedacak: (1) Genotip-fenotip alagalori — hansi
mutasiya hansi klinik gedisati yaradir, niys eyni
mutasiyali bozi usaqlar digorlorindon daha uzun
yasay1r? (2) Populyasiya genetikas1 — miixtalif etnik
gruplarda surfaktant gen mutasiyalarinin yayilmasi
vo tarixi (mosolon, bazi gapali icmalarda qurucu
mutasiya fenomeni); (3) 9lavo genlor vo modifika-
torlar — balka do hoalo kosf olunmamis digor genetik
faktorlar (mosolon, yoluxma reseptorlari, immun
genlori) SFTPB/ABCA3 mutasiyali korpalorin
yasama miiddoting tosir edir; (4) Tokmillosdirilmis
heyvan modellori — insan surfaktant catismazligini
tam yansitmaq iiglin yeni CRISPR sican modellari
yaradilmast; (5) Miialico sinaglari — ki¢ik molekullu
preparatlarla surfaktant istehsalin1 artirmaq cohdlori
(masalon, hiiceyra i¢i protein qatlanmasina komok
edon chaperonlarin induksiyasi vo s.).

2020-2025-ci illor arasinda oldo edilmis genetika
sahasinds tadqiqatlar SFTPB, SFTPD vo ABCA3
genlorinin  yenidogulmuglarda RDS-in  patoge-
nezindo miihiim rol oynaya bilocoyini gostormisdir
[18]. SFTPB vo ABCA3 genlorinin bialel pato-
gen mutasiyalart noticosindo yaranan surfaktant
catismazligi agir, hoyatla uyusmaz RDS fenoti-
pi yaradir vo belo hallarin vaxtinda askarlanmasi
miialico strategiyasini tamamilo doyigo bilor [19].
SFTPD genindoki variasiyalar iso RDS-in gedisati-
na inca tonzimloyici tosir gostararak bozi korpolordos
xostoliyin daha yiingiil kegmosino sobab ola bilor
[1]. Sadalananlar neonatal intensiv terapiyada hor
bir pasiyento fordilosdirilmis yanasmanin zoruri-
liyini vurgulayir: genetik molumat osasinda risk

qiymatlondirilmasi, diagqnostik testlor vo miialico
planlar1 xastoys xiisusi hazirlanmalidir [3].

Olbotto, holo Oyronilmomis mogamlar da ¢ox-
dur. Bazi korpalords heg bir molum gen mutasiyasi
tapilmadan da agir RDS goriilo bilor — bu, ya halo
kosf olunmamis genetik faktorlarin, ya da genetik
olmayan tosirlorin rolunu gostorir. Genetik RDS
hallarmin miitloq ¢ox az qismini togkil etdiyini do
unutmamaliylq. Lakin elmdo iraliloyis davam et-
dikco, bu “nadir” hallar toplanib shomiyyatli bir
molumat bazasi yaradir vo timumilikdo RDS an-
layisimizi zonginlosdirir [20].

Notico etibarilo, SFTPB, SFTPD vo ABCA3 gen-
lori lizro aparilan son todqiqatlarin icmali gdstorir
ki, neonatologiya sahosindo genomik dovriin
baslangicidir. Yaxin golocokds, bolks do, hor bir
agir RDS-1i yenidogulmus {igiin genetik profil ¢ixa-
rilacaq, risklor 6ncadon bilinacok vo korpalor gen-
otiplorine uygun individual terapiya alacaqlar [3].
Homginin, surfaktant genlorinin hadoflondiyi yeni
terapiyalar—istor gen terapiyasi, istor protein/mRNA
avazedici miialicalor — bu indiyodak ¢arasiz goriilon
hallara imid is181 ola bilor [21]. Bu yolun sonunda
mogsad eynidir: hor bir yenidogulmusun nofos ala
bilmasini tomin etmok vo genetik mirasindan asili
olmayaraq saglam yasamasina gorait yaratmaqdir.

Beloliklo, odabiyyat molumatinin tohlili gostorir
ki, xostoliyin molekulyar genetik aspektlorinin
Oyronilmosino yiiksok maraga baxmayaraq, tod-
giqatlar ziddiyyetlidir. Vaxtinda dogulan usaqlar-
da RDS inkisafinda surfaktant protein genlorinin
ekspresiyast vo D protein hagqinda molumatlarin
az olmasini nazora alib onlarin arasdirilmasi xiisu-
si maraq dogurur. Qeyd edilon genlorin fenotiplo
olagoali ekspresiyast diggot morkozinds olub, agci-
yor xostoliklorinin patogenetik mexanizmlorinin
doarindon dyranilmasi ehtiyacini dikts edir. Tonoffiis
pozuntusu sindromunun agirliq doracasinin genetik
markerlordon asilligin1 miioyyon etmok, naticolori
askar etmok genetik doyiskonliyin variantlarini do-
qiqlesdirmaye imkan veracok. Klinik, laborator vao
genetik gostoricilorin hortorofli tohlili agciyor xosto-
liklorinin patogenetik olagalori haqqinda anlayist
geniglondirmoys sorait yaradacaq. Neonatal dovrdo
respirator xostoliklorin inkisafinda genetik vo gey-
ri-genetik amillor arasindaki olageni Oyronmak,
genomik aspektlorini miioyyon etmok, xastoliyin
gedis xiisusiyyetlorini dyronmok homin patologi-
yanin miialica taktikasina vo prognozuna miisbot
tosir edo bilor [2].
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PE3IOME

TEHETUYECKOE UCCJEIOBAHUE 'EHOB CYP®AKTAHTHOM CUCTEMBI ITPA

TAKEJIOM PECIIMPATOPHOM JIUCTPECCE Y JOHOIIEHHBIX HOBOPOX/JIEHHbIX:

JUATHOCTHYECKHUHN MOAXOA A5 MPAKTUKYIOIIETO BPAUYA

Mlapudosa H.T., ‘T'axkuesa H.H., *“Taruesa A.H.
Asepbaiioxcanckuii Meouyunckuil Ynusepcumem, ‘xagheopa oemckux 6onesueti I,
’kaghedpa oemckux bonesneti 11, baky, Azepbaiioxcan

Xota pecrimparopHbiit  auctpecc-cuaapoM (PIC) mpenMymiecTBEHHO CBS3BIBAIOT C  (PYHKIIMOHAIBHOW HE3PEIOCTHIO
cypakTaHTHOI CHCTEMBI y HEZOHOIICHHBIX HOBOPOXIEHHBIX, B IATOTeHE3e TSHKENOro M pesucTeHTHoro k teparmu PJIC
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y JIOHOLICHHBIX JIETeH BaKHYIO POJIb MOTYT UIpaTh MyTallMM T'€HOB, PETyJIMPYIOIMX MeTabonu3Mm cypdakranra. Llenbro
HaCTOSALIEro 0030pa JUTEPaTypHI SBJISETCS 0000IIeHHe 0COOCHHOCTEH MyTallnil FreHOB cyp(aKkTaHTa, CBSI3aHHBIX C Pa3BUTHEM
P/IC y IOHOIIEHHBIX HOBOPOXIEHHBIX, W OLEHKAa HMX IHATHOCTHYECKOH 3HaumMocTH. COriacHO IaHHBIM JIHTEPaTypHI,
natorennsie BapuanTel reHoB SFTPB, SFTPC, ABCA3 u NKX2-1 MoryT HapymaTh CHHTE3, BHYTPHKICTOYHBIN MTPOIICCCHHT,
TpaHCHOPT M (PYHKIHOHAIBHYIO aKTHBHOCTh Cyp(aKTaHTa, HPOSBISICH TSKEIOW JbIXaTebHOW HEIOCTATOYHOCTBIO B
HEOHATAJILHOM MEepHO/Ie U MHTEPCTUIMATBLHBIME 3200JICBaHUSIMHI JIETKUX B MOCIEAyIoneM Bo3pacte. Bapuantel rena SFTPD
MIPEUMYILECTBEHHO PACCMaTPUBAIOTCS KaK MOTEHIMAIbHBIE MOAH(UKaTopsl BocipunMunBocTH K P/IC n TshkecTH ero TedeHus.
Pannee MPOBCACHUC TMAHCIBHOIO0 TCHETHYCCKOTO TECTUPOBAHUA IMO3BOJIACT YTOUHUTHL AWArHo3, OUCHUTL MPOTHO3, BI:I6paTb
MHIUBUIYAIBHYIO JIEYEOHYI0 TaKTUKY M IPEIOCTaBUTh CEMbe MEAHMKO-TeHETHYECKOe KOHCYJIbTHpOBaHHE. B mepcrmexTuBe
reHHas tepanust, Tepanusi MPHK u 3amectnTenbHOe BBeneHHE OCIKOB MOTYT CTaTh HOBBIMH HAlIPABJICHUSIMU TapreTHOTO
JICYCHHs] HACIICICTBEHHBIX HAPYIICHUH Cyp(haKTaHTHOW CHCTEMBI.

KioueBsble ci10Ba: pecinpaTOpHBIN TUCTPECC-CHHAPOM, JIETOUHBIH Cyp(aKTaHT, JOHOIIEHHBIC HOBOPOXKICHHBIE, IUCOYHKIIHS
cypdaxranra, SFTPB, ABCA3, reHeTHYCCKOE TECTUPOBAHKE

SUMMARY

GENETIC TESTING OF SURFACTANT-RELATED GENES IN TERM
NEONATES WITH SEVERE RESPIRATORY DISTRESS:
A DIAGNOSTIC APPROACH FOR CLINICIANS

'Sharifova N.T., *Hajiyeva N.N., *Tagiyeva A.N.
Azerbaijan Medical University, Department of Pediatrics I,
Department of Pediatrics II°, Baku, Azerbaijan

Although respiratory distress syndrome (RDS) is predominantly associated with functional immaturity of the surfactant system in
preterm neonates, mutations in genes regulating surfactant metabolism may play an important role in the pathogenesis of severe
and treatment-resistant RDS in term infants. This literature review aims to summarize the characteristics of surfactant-related
gene mutations associated with RDS in term neonates and to evaluate their diagnostic significance. Available evidence indicates
that pathogenic variants in SFTPB, SFTPC, ABCA3, and NKX2-1 may impair surfactant synthesis, intracellular processing,
transport, and function, resulting in severe neonatal respiratory failure and interstitial lung disease later in life. SFTPD variants are
better regarded as potential modifiers of RDS susceptibility and severity rather than established causes of monogenic surfactant
dysfunction. Early genetic panel testing can facilitate a definitive diagnosis, improve prognostic assessment, guide individualized
treatment decisions, and support appropriate genetic counselling for affected families. In the future, gene replacement, messenger
RNA-based therapy, and protein replacement approaches may provide new opportunities for the targeted treatment of inherited
surfactant disorders.

Keywords: respiratory distress syndrome, pulmonary surfactant, term neonates, surfactant dysfunction, SFTPB, ABCA3,
genetic testing
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