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Sabdavaila ((AGara Sabdao Anao tonaa Aqaao-)): ŸnaoiTk icaik%saalaya

Aa Sabdavaila¸ fkt maaihtImaaM ]pyaaogamaaM laovaayaola Sabdaonao samajavavaa maaTo j Co:

ŸnaoiTk icaik%saalaya baaolDmaaM dSaa-vaola SabdaonaI vyaa#yaa¸ SabdavailamaaM baIjo kyaaMk krola Coº

AomainaAaoisanToisasa (amniocentesis). nahIM jnmaolaa iSaSaunaa jnaIna ko rMgasaU~aonauM prIxaNa

Coº iSaSau gaBaa-SayamaaM p`vaahIqaI GaorayaolauM haoya Coº Aa p`vaahImaaM qaaoDak kaoYaao haoya Coº maaM naa

poTnaI caamaDImaaMqaI baarIk saaoya psaar krInao p`vaahInaao Aok naanaao namaunaao laovaamaaM Aavao Coº

p`vaahInao prIxaNa maaTo p`yaaogaSaaLamaaM maaoklavaamaaM Aavao Coº

AaoTaosaaomala (autosomal). jomaaM AaoTaosaaomsanaao samaavaoSa qaaya Coº

AaoTaosaaomala p`baL (autosomal dominant) Aa ŸnaoiTk xaitAao Coº AaoTaosaaomala jnaInanaI

Aok naklamaaM badlaava ³]%pirvat-na´ Wara vaarsaagat xaitAao qaaya Coº

AaoTaosaaomala Ap`baL (autosomal recessive) Aa ŸnaoiTk xaitAao Coº jyaaro vyaikt bao

naklaaomaaM badlaava ³]%pirvat-na´ saaqao AaoTaosaaomala jnaInanaI bao naklaao vaarsaamaaM maoLvao Co %yaaro

xait poda qaaya Coº badlaava ³]%pirvat-na´ vaaLa AaoTaosaaomala Ap`baL jnaInanaI maa~ Aok nakla

Qaravanaar vyaikt ibanaAsargas̀t vaahk Coº AaoTaosaaomala Ap`baL xaitnaI Asar QaravatI vyaikt

drok maata ipta pasaoqaI badlaava ³]%pirvat-na´ saaqao raoganaa jnaInanaI Aok nakla vaarsaamaaM

maoLvao Coº

AaoTaosaaomsa (autosomes). 44 rMgasaU~ao ³22 jaoDIAaó Co jo jaitinaQaa-rk rMgasaU~ao naqaIº

saMtuilat sqaanaaMtr (balanced translocation). sqaanaaMtrmaaM kao[ rMgasaU~naa _vyamaaM GaTaDao ko

p`aiPt qatI naqaI prMtu tonaI punagaao-zvaNa qaaya Coº saMtuilat sqaanaaMtrvaaLI vyaiktnao tonaaqaI Asar

qatI naqaIº

konsar (cancer). kaoYaaomaaM AsaaQaarNa vaRiwº

vaahk (carrier).Aanaa Ao mau#ya Aqa- Co:

1) vyaikt badlaava ³]%pirvat-na´ saaqao raogayaukt jnaIna Qaravao Co prMtuM raoganaI Asar haotI naqaI

vyaikt Anao tonaa kuTuMbanaa mah%vanaao AaQaar raoganaa p`kar Anao to jo rIto vaarsaamaaM maLo Co

tonaa pr AaQaar raKo Coº

2) saMtuilat sqaanaaMtr QaravatI vyaikt %yaaM tmaama rMgasau~ _vyaao sqaanaaMtr saiht saaQaarNa haoya Coº

kaoYa (cell). manauYyanauM SarIr laaKao kaoYaaonauM banaolauM Co jo baaMQakamanaa blaaokao jovauM Coº GaNaa Kasa

p`karnaa kaoYaao haoya Coº AamaaM caamaDInaa kaoYaao magajnaa kaoYaao Anao laaohInaa kaoYaao haoya Coº

SarIrnaa juda juda BaagaaomaaM Aavaolaa kaoYaao juda juda doKavanaa Anao judI judI kamagaIrI krta

haoyaCoº drok kaoYamaaM ³s~IAaonaa AMDkaoYa Anao puÉYaaonaa vaIya- isavaaya´ SarIrnaa tmaama jnaInaao

haoya Coº

kaoiryaaoinak ivalasa saompilaMga (chorionic villus sampling, CVS). ³saIvaIAosa kaoiryaaoinak

ivalasa saompilaMga´ Ajat iSaSaunaa jnaIna ko rMgasaU~ao prnauM pirxaNa Coº Aa pirxaNa

AoimnaAaoisanToisasa krtaM vaholauM krI Sakaya Coº ivaksata Aaor ³PlasaonTa´ maaMqaI Alp saM#yaamaaM

kaoYaao laovaamaaM Aavao Co Anao pirxaNa maaTo p`yaaogaSaaLamaaM maaoklavaamaaM Aavao Coº
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rMgasaU~ao (chromosomes). rMgasaU~ao saUxmadSa-k hozL doKI SakatI daorI jovaI saMrcanaa Co jomaaM

jnaInaao AavaolaaM Coº saamaanyarIto drok kaoYamaaM 46 rMgasaU~ao haoya Coº tomaaM bao jaitinaQaa-rk

rMgasaU~ao haoya Coº baakInaI rMgasaU~aonaI 22 jaoDIAao ³1 qaI 22 naMbar Aapola´ nao AaoTaosaaomsa kho

Coº maatamaaMqaI ~ovaIsa rMgasaU~ao Aavao Co Anao iptamaaMqaI ~ovaIsa rMgasaU~ao Aavao Coº drok jaoDInauM

Aok rMgasaU~ drok maata iptamaaMqaI Aavao Coº ³sarmaamaNa trIko rMgasaU~ pustk jovauM Co jnaIna Ao

pustknaI vaata- jovauM Có .

gaBa-QaarNa (conception). AMDkaoYaM Anao Sauk`aNau Baogaa maLInao navaa iSaSaunaao p`qama kaoYa

banaavao Coº

laaop (deletion). laaop pamaola rMgasaU~maaM AaMiSak KaoT haoya Coº saamaanyarIto Aanaao Aqa- Ao ko

koTlaak jnaInaao KUTo Coº toqaI laaopnao karNao ŸnaoiTk xait poda qa[ Sako Coº

DI naaovaao (de novo). laoiTna BaaYaanaao vaakyaaMSa Co jonaao Aqa- 'navaamaaMqaI' Aovaao qaaya Coº Aa

Sabd sqaanaaMtr vaNa-vavaa vapraya Co jo baaLknaa maata ipta baMnaonaaM saaQaarNa rMgasaU~ao haoya %yaaro

baaLkmaaM to 'navauM' Coº

AMDkaoYa (egg). kaoYamaaM maatanaao faLao haoya Co jo navajat iSaSau trIko ivaksao Coº AMDkaoYamaaM 23

rMgasaU~ao haoya Coº drok jaoDImaaM Aok maatanaao haoya Coº Sauk`aNaumaaM pNa 23 rMgasaU~ao haoya Coº jo

pOkI droknaao Aok iptanaI jaoDInaao haoya Coº AMDkaoYa Sauk`aNau saaqao jaoDataM Aok saMpUNa- kaoYa banao

Coº Aa p`qama kaoYamaaMqaI iSaSaunaao ivakasa qaaya Coº

hayaiba`Da[JoSananaI maUL isqaitmaaM flauAraosanT (fluorescent in situ hybridisation,
FISH). Aa Kasa p`karnauM prIxaNa Co jo rMgasau~aonaa GaTaDanauM inadana kro Co jo saUxmadSa-k

yaM~maaM na jao[ Sakaya toTlaa saUxma haoya Coº

jnaIna (gene). SarIro kama krvaa jÉrI saUcanaa rMgasau~ao pr rasaayaiNak svaÉpo saMga`iht haoya Coº

jnaInamaaM badlaava ko ]%pirvat-na saUcanaanao badlaI naaKo Co Anao Aa SarIro kovaI rIto kama krvauM

tomaaM pNa badlaava laavao Coº AaoTaosaaomala jnaInaao jaoDImaaM haoya Co Aok maatanauM Anao Aok iptanauM

jnaIna haoya Coº bao jnaInaaonaI jaoDI rMgasau~aonaI jaoDI pr maoL maLvaanaa sqaLo haoya Coº

³sarKamaNaI trIko rMgasau~ pustknaI vaata- jovauM Co jnaIna Ao pustknaI vaata- jovauM Coº jnaInamaaM

badlaava ko ]%pirvat-na Ao vaata-naa SabdmaaM KUTta ko vaQaaranaa Axar jovauM Coº´

ŸnaoiTk (genetic). jnaInaqaI poda qayaola jnaInanao lagatuMº

ŸnaoiTk salaahkar (genetic counsellor). paotanaa kuTuMbamaaM ŸnaoiTk isqaitnaao [ithasa haoya

Aqavaa ŸnaoiTk isqait vaarsaamaaM maLvaanaa ko AagaL psaar qavaanaa jaoKma saaqao saMbaMiQat haoya

tovaa laaokaonao salaah Anao sahaya Aapnaar tj&º

[na ivaT/ao fiT-laa[JoSana (in vitro fertilisation, IVF) [na ivaT/ao fiT-laa[JoSana

p`yaaogaSaaLamaaM TyaubamaaM SarIrnaI AMdr AMDkaoYa Anao Sauk`aNau Baogaa kraya Coº

ksauvaavaD (miscarriage). gaBaa-SayanaI bahar AavaInao baaLk hyaat rhI Sako to pholaaM gaBaa-

vasqaanaI vaholaI samaaiPtº
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maaoJok (mosaic). koTlaak kaoYa rabaota maujbanaI rMgasaU~aonaI saM#yaavaaLa Anao koTlaak kaoYa

rMgasaU~aonaI judI saM#yaavaaLa haoya tovaI vyaiktº vyaikt prnaI Asar kaoYaaonaa p`maaNa pr AaQaar

raKo Co jo samaga` SarIrmaaM rMgasaU~aonaI rabaota maujbanaI saM#yaa ko judI judI saM#yaa pr AaQaar

raKo Coº

]%pirvat-na (mutation). jnaInamaaM badlaava koTlaak ]%pirvat-naao hainakark naqaIº kyaarok

jnaInamaaM badlaava Aavao %yaaro toqaI saUcanaa badlaa[ jaya Co Anao toqaI yaaogya rIto kama krta

naqaIº ³sarKamaNaI trIko jnaInamaaM badlaava ko ]%pirvat-na Ao vaata-naa SabdmaaM KUTta ko

vaQaaranaa Axar jovauM Coº´

pI Aama- (p arm). drok rMgasaU~maaM bao BaagamaaM haoya Co laaMbaao Aama- Anao TUMkao Aama-º TUMka

Aama-nao p Aama- kho Co laaMbaa Aama-nao q Aama- kho Coº

PlasaonTa (placenta) gaBa-nauM Aaor sagaBaa- s~Inaa gaBaa-SayanaI idvaala saamao Aaor haoya Coº Aa

Aaor maarft baaLk tonauM paoYaNa maoLvao Coº baaLknaaM jnaIna jovaaM jnaIna AaormaaM haoya Coº

pUva- p`sauit inadana (prenatal diagnosis). baaLkmaaM ŸnaoiTk naI hajrI ko gaorhajrI maaTo

sagaBaa-vasqaa drimayaana prIxaNaº

kyaU Aama- (q arm). drok rMgasaU~naa bao Baaga haoya Co ek laaMbaao Aama- Anao ek TUMkao Aama-º

TUMkao Aama-nao pI p Aama- kho Coº laaMbaa Aama-nao kyaU q Aama- kho Coº

punarava-tna (repeats). punaravat-na koTlaIk xaitAaomaaM raoga poda krtao badlaava ³]%pirvat-na´

punaravat-na pamata jnaInanaao ek Baaga Coº prIxaNa raogayaukt jnaInamaaM vyaiktnaa punaravat-nanaI

saM#yaa dSaa-vaI Sako Coº jomanao raoga haoya tovaa laaokao GaNaa baQaa punaravat-naao Qaravao Coº prIxaNaaomaaM

punaravat-nanaI saM#yaa maapvaamaaM Aavao Co Anao vyaikt tqaa tonaa kuTuMba pr saMBaivat Asarao

nakkI krvaa tonaao ]pyaaoga kraya Coº ³sarKamaNaI trIko punaravat-naao Sabdnaa punaravait-t Axarao

jovaaM Co GaNaa baQaa Axarao ]maorvaamaaM Aavao tao Sabd enaao Aqa- gaumaavaI Sako Coº´

raobaT-saaoinayana sqaanaaMtrNa (Robertsonian translocation). rMgasaU~ao saamaola krtuM rMgasaU~nauM

sqaanaaMtr 13,14,15, 21 Anao 22.

jaitinaQaa-rk rMgasaU~ao (sex chromosomes). laOMigak rMgasaU~ao X rMgasaU~ Anao Y rMgasaU~

laOMigak rMgasaU~ao vyaikt puÉYa ko s~I Co to baabatnauM inayaM~Na kro Coº s~IAaonao saamaanyarIto bao X

rMgasaU~ao haoya Coº puÉYaaonao saamaanyarIto ek X rMgasaU~ Anao ek Y rMgasaU~ haoya Coº

Sauk`aNau (sperm). vaIya- kaoYamaaM iptanaa faLaqaI navauM baaLk poda qaSaoº drok Sauk`aNaumaaM 23

rMgasaU~ao haoya Coº iptamaaM drok jaoDI pOkI ek haoya Coº AMDkaoYamaaM maatanaI 23 jaoDInaa drokmaaMqaI

ek rMgasaU~ samaaivaYT qaaya Coº Sauk`aNau AMDkaoYa saaqao jaoDa[nao ek saMpUNa- kaoYa banao Coº Aa

p`qama kaoYamaaMqaI baaLk ivakasa pamao Coº

spaoroiDk (sporadic). kaOTuMibak ko vaarsaagat naqaIº Aakismak qaaya Coº

isanD/aoma (syndrome). Asar pamaola laaokaomaaM ekI saaqao laxaNaaonauM jUqa poda qaaya Coº

Asaraga`st laaokao isanD/aomanaa koTlaak ko tmaama laxaNaaonaI ihssaodarI Qaravao Coº

gaBa-pat (termination). DaokTrao gaBaa-vasqaa vaoLasar samaaPt kro toº
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T/ansalaaokoSana (translocation). ³sqaanaaMtr´ rMgasaU~aonaI saamaga`InaI puna:gaaozvaNaº rMgasaU~naao

ek Baaga tUTI jaya %yaaro Anao %yaarbaad KaoTa sqaLo frIqaI jaoDa[ jaya %yaaro sqaanaaMtr qaaya

Coº

X rMgasaU~ (X chromosome). Aa ek jaitinaQaa-rk rMgasaU~ Coº s~IAaomaaM bao X rMgasaU~ao

haoya Coº puÉYaaomaaM ek X rMgasaU~ Anao ek Y rMgasaU~ haoya Coº

X-saMbaMiQat (X-linked). X rMgasaU~ prnaa jnaInanauM vaNa-na kro Coº X rMgasaU~ pr jnaInamaaM

]%pirvat-na ³badlaava´ Wara X saMbaMiQat ŸnaoiTk xait poda qaaya Coº

XX. Aa s~Inaa jaitinaQaa-rk rMgasaU~ao dSaa-vao Coº s~IAaomaaM bao X rMgasaU~ao haoya Coº ek X

rMgasaU~ droknaa maa baap pasaoqaI vaarsaamaaM maLo Coº

XY. Aa puÉYanaa saamaanya jaitinaQaa-rk rMgasaU~ao dSaa-vao Coº puÉYaaonao ek X rMgasaU~ Anao ek

Y rMgasaU~ haoya Coº puÉYa tonauM X rMgasaU~ maata pasaoqaI Anao Y rMgasaU~ ipta pasaoqaI vaarsaamaaM

maoLvao Coº

Y rMgasaU~ (Y chromosome). jaitinaQaa-rk rMgasaU~ao pOkI ek Coº puÉYaao ek Y rMgasaU~

Anao ek X rMgasaU~ haoya Coº s~IAaonao bao X rMgasaU~ao haoya Coº

Aa paisBaaiYak Sabdavaila ŸnaoiTk icaik%saalaya ]yayaaoga maaTo j Apoixat Coº
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