
This information (23) on X-linked genetic disorders is in Punjabi

X-Ã¿ì¿Çèå ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó

(Á³×Ì¶ÜÆ ÇòÚ X-linked Genetic Disorders)

ÇÂÕ ÜËé¶ÇàÕ (genetic) Çò×Åó ÇÂÕ Ü» òè é°ÕÃçÅð ÜÆé÷ (genes) ÕÅðä Ô¹¿çÅ ÔËÍ

ÜÆé÷ ÕÆ Ôé?

ÃÅâ¶ ÃðÆð ñ¼Ö» Õð¯ó» ÃËñ» (cells) ç¶ ìä¶ Ô¯Â¶ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ Ôð ÃËñ ÇòÚ ÜÆé÷ çÅ êÈðÅ ÃËà Ô¹¿çÅ ÔËÍ ÃÅâ¶ ÇòÚ

Ô÷Åð» ÜÆé÷ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ ÃÅâ¶ ÇòÚ¯º Ôð ÇÂÕ ù Ç÷ÁÅçÅåð ÜÆé÷ çÆÁ» ç¯ ÕÅêÆÁ» ÇòðÃ¶ ÇòÚ ÇîñçÆÁ» Ôé,

ÇÂÕ ÕÅêÆ ÁÅêäÆ îÅåÅ Áå¶ ÇÂÕ ÕÅêÆ ÁÅêä¶ ÇêåÅ Õ¯ñ¯º ÇîñçÆ ÔËÍ ÜÆé÷ ÇÔçÅÇÂå» ç¶ ÇÂÕ ÃîÈÔ ò»× Õ¿î

Õðç¶ Ôé, ÃÅâ¶ òÅè¶ ÇòÕÅÃ ù ÕÅìÈ ÇòÚ ðÖç¶ Ôé Áå¶ ÇÂÔ òÆ åËÁ Õðç¶ Ôé, ÇÕ ÃÅâ¶ ÃðÆð ÇÕò¶º Õ¿î Õðç¶

ÔéÍ ÇÂé·» ÇÔçÅÇÂå» ÇòÚ ÇÕÃ¶ åìçÆñÆ ù ÇîÀ±à¶ôé (mutation) (åìçÆñÆ) ÇÕÔÅ Ü»çÅ ÔË, Áå¶ ÇÂÔ

ÇîÀ±à¶ôé» (åìçÆñÆÁ») ÇÂÕ ÜÆé ù ÃÔÆ ã¿× éÅñ Õ¿î Õðé å¯º ðȬçÆÁ» ÔéÍ ÇîÀ±à¶ôé (åìçÆñÆ) ÇÂÕ

ÜÆé ÇòÚ ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó êËçÅ Õð ÃÕçÆ ÔËÍ ÜÆé÷ ÃÅâ¶ ÕÂÆ Çòô¶ô ñ¼Ûä» ñÂÆ Ç÷¿î¶òÅð Ô¹¿ç¶ Ôé, ÇÜò¶º ÇÕ

ÃÅâÆÁ» Á¼Ö» çÅ ð¿×, ñÔÈ çÆ ÇÕÃî Ü» À°µÚÅÂÆÍ

ÜÆé èÅ×¶-òð×ÆÁ» ìäåð», ÇÜé·» ù Õð¯î¯÷î̄ (chromosomes) ÁÅÖç¶ Ôé, ç¶ ðÈê ÓÚ Á¼×¶ å¯º Á¼×¶ Úñç¶

ÔéÍ ÃÅâ¶ Çò¼Ú¯º, Ôð ÇÂ¼Õ Çò¼Ú, Ôð ÇÂ¼Õ ÃËµñ Çò¼Ú, 46 Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿ç¶ ÔéÍ ÃÅù ÁÅêä¶ Õð¯î¯÷¯î ÁÅêä¶ îÅåÅ-

ÇêåÅ êÅÃ¯º ÇòðÃ¶ Çò¼Ú êÌÅêå Ô¹¿ç¶ Ôé, 23 Õð¯î¯÷¯î» çÅ ÇÂ¼Õ ÃîÈÔ ÁÅêäÆ îÅåÅ êÅÃ¯º Áå¶ 23 Õðî̄¯÷¯î» çÅ

ÇÂ¼Õ ÃîÈÔ ÁÅêä¶ ÇêåÅ êÅÃ¯ºÍ ÇÂÃ åð·» ÃÅâ¶ Á³çð 23 Õð¯î¯÷¯î» ç¶ ç¯ ÃîÈÔ Ü» 23 Ü¯ó¯ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ 22 Ü¯ÇóÁ» ù

ÁÅà¯Ã¯îÃ (autosomes) ÕÇÔ³ç¶ ÔéÍ ÁÅà¯Ã¯îñ (autosomal) ÜÆé÷ ÇòÚ Õ¯ÂÆ åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) Ô¯Â¶×Æ

å» À°Ô îðç» Áå¶ Á½ðå» å¶ ÇÂÕ¯ ÇÜÔÅ ÁÃð Õð¶×ÆÍ Õð¯î¯÷¯î» ç¶ ÇÂ¼Õ ðÇÔ³ç¶ Ü¯ó¶ ù Ç¦×-Õð¯î¯÷¯îÃ (sex

chromosomes) ÁÅÖç¶ ÔéÍ

Ç¦× Õð¯î¯÷¯î» çÆÁ» ç¯ ÇÕÃî» Ô¹¿çÆÁ» Ôé, ÇÂ¼Õ ÇÕÃî ù X Õð¯î¯÷î̄ ÁÅÖç¶ Ôé Áå¶ ÇÂ¼Õ ÇÕÃî ù Y

Õð¯î¯÷¯î ÁÅÖç¶ Ôé Áå¶ À°Ô ÇÂÔ Õ¿àð¯ñ Õðç¶ Ôé ÇÕ ÇòÁÕåÆ éð ÔË Ü» îÅçÅ ÁæòÅ îðç ÔË Ü» ÇÂÃåðÆÍ

ÇÂÃåðÆÁ» ç¶ ÃÅèÅðé å½ð Óå¶ ç¯ X Õð¯î¯÷¯î (XX) Ô¹¿ç¶ ÔéÍ ÇÂ¼Õ ÇÂÃåðÆ ÇÂ¼Õ X Õð¯î¯÷¯î ÁÅêäÆ îÅåÅ êÅÃ¯º

Áå¶ ÇÂ¼Õ X Õðî̄¯÷¯î ÁÅêä¶ ÇêåÅ êÅÃ¯º ÇòðÃ¶ Çò¼Ú êÌÅêå ÕðçÆ ÔËÍ îðç» ç¶ ÁÅî å½ð Óå¶ ÇÂ¼Õ X Áå¶ ÇÂ¼Õ Y

Õð¯î¯÷¯î (XY) Ô¹¿çÅ ÔËÍ ÇÂ¼Õ îðç ÇÂ¼Õ X Õðî̄¯÷¯î ÁÅêäÆ îÅåÅ êÅÃ¯º Áå¶ ÇÂ¼Õ Y Õð¯î¯÷¯î ÁÅêä¶ ÇêåÅ êÅÃ¯º

ÇòðÃ¶ Çò¼Ú êÌÅêå ÕðçÅ ÔËÍ

X Ã¿ì¿Çèå ÜËé¶ÇàÕ ÃÇæ¼åÆ (X-linked genetic disorder), X Õðî̄¯÷¯î ÇòÚ ÇÕÃ¶ ÜÆé ÇòÚ åìçÆñÆ

(ÇîÀ±à¶ôé) ÕÅðä êËçÅ Ô¹¿çÆ ÔËÍ
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X-Ã¿ì¿èå ÇòðÃÅ (X-linked Inheritance)

X Õðî̄¯÷¯î ÇòÚ ìÔ¹å ÜÆé÷ Ôé, Ü¯ òÅè¶ Áå¶ ÇòÕÅÃ ñÂÆ îÔ¼åòêÈðä ÔéÍ Y Õð¯î¯÷¯î ÕÅëÆ Ûà̄Å ÔË Áå¶

À°Ã ÇòÚ ÕÅøÆ Øà ÜÆé÷ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ Õ°óÆÁ» Õ¯ñ ç¯ X Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿ç¶ ÔéÍ î¹¿ÇâÁ» Õñ̄ ÇÂÕ X Õð¯î¯÷î̄ Áå¶ ÇÂÕ

Y Õð¯î¯÷¯î ÔËÍ X Õð¯î¯÷¯î ç¶ ÇÕÃ¶ ÜÆé ç¶ Õð¯î¯÷¯î ñÂÆ, Õ°óÆÁ» Õ¯ñ ç¯ ÕÅêÆÁ» Ôé, Áå¶ î¹¿ÇâÁ» Õ¯ñ ÇÂÕ

ÕÅêÆÍ Ü¶ X Õð¯î¯÷¯î ÇîÀ±à¶ôé (åìçÆñÆ) òÅñÅ ÔË, å» ÇÂÃçÅ ÁÃð ÇÂÃ å¶ Çéðíð Õð¶×Å ÇÕ ÇòÁÕåÆ î¹¿âÅ ÔË

Ü» Õ°óÆÍ Ü¶ Õ°óÆ ç¶ ÇÂÕ, X Õð¯î¯÷¯î ÇòÚ åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) ÔË å» À°Ãç¶ çÈÜ¶ X Õð¯î¯÷¯î å¶ À°Ãç¶ Ü¯ó¶ ÓÚ

ÜÆé åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) òÅñ¶ ÜÆé ç¶ é°ÕÃ ù êÈðÅ Õð ñÂ¶×Å (Ü¶ ÇÂÔ Ü¯ó¶ çÅ ÜÆé áÆÕ Õ¿î ÕðçÅ Ô¯ÇÂÁÅ

å») ÇÂÃ ÃÇæ¼åÆ ÇòÚ Õ°óÆ X-Ã¿ì¿Çèå Çò×Åó çÆ ÇÃÔåî³ç òÅÔÕ ÔËÍ ÕÂÆ òÅð êð ìÔ¹å ÔÆ Øà òÅð, ÇÂÕ

Õ°óÆ ÇòÚ Çò×Åó ç¶ Õ°Þ ñ¼Ûä êÌ×à Ô¯ ÃÕç¶ Ôé, êð À°Ã å¶ ÇÂÕ î¹¿â¶ éÅñ¯º Øà ÁÃð Ô¯Â¶×ÅÍ

Ü¶ ÇÂÕ î¹¿â¶ ç¶ ÇÂÕ¯ X Õðî̄÷̄¯î å¶ ÕÂ̄Æ ÇîÀ±à¶ôé (åìçÆñÆ) òÅñÅ ÜÆé ÔË, å» À°ÃçÅ ØÅàÅ êÈðÅ Õðé ñÂÆ À°Ã

Õ¯ñ À°Ã ÜÆé çÆ çÈÜÆ ÕÅêÆ éÔÄ, ÇÂÃ ñÂÆ ÇÂÕ ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó Ô¯ ÃÕçÅ ÔËÍ ÇÂÃ ÇÕÃî ç¶ ÇòðÃ¶ ù X-

Ã¿ì¿Çèå ÇòðÃÅ ÕÇÔ³ç¶ ÔéÍ ÇÂÃ ÔÅñå éÅñ Ü¯ òÆ ÇòðÃ¶ ÇòÚ ÇîñçÅ ÔË, À°Ã ù X-Ã¿ì¿Çèå Çò×Åó ÕÇÔ³ç¶

ÔéÍ X-Ã¿ì¿Çèå ÃÇæ¼åÆ ìÔ¹å ÃÅðÆÁ» ÔéÍ ÇÂé·» ÇòÚ ÔËî¯øÆñÆÁÅ, â±ôËé îÃÕ°ñð âÅÇÂÃàð½ëÆ Áå¶ ëÌËÜÅÂÆñ

X ÇÃ³âð¯î ôÅîñ ÔéÍ

X-Ã¿ì¿Çèå ÃÇæ¼åÆ çÆ òÅÔÕ Á½ðå ç¶ êÌíÅÇòå ì¼ÚÅ Ô¯äÅ çÅ ÇÕ¿éÅ õåðÅ ÔË?

Üç¯º X-Ã¿ì¿Çèå ÃÇæ¼åÆ çÆ òÅÔÕ Á½ðå ç¶ ì¼Ú¶ Ô¹¿ç¶ Ôé, å» ç¯ åð·» ç¶ éåÆÇÜÁ» çÆ Ã¿íÅòéÅ Ô¹¿çÆ ÔËÍ À°Ô

ÁÅêä¶ Ôð ì¼Ú¶ ù Ü» å¶ ÇîÀ±à¶ôé (åìçÆñÆ) òÅñ¶ ÜÆé òÅñÅ X Õð¯î¯÷î̄ Ü» ÇÃÔåî³ç ÜÆé òÅñÅ X Õð¯î¯÷î̄

ÇòðÃ¶ ÇòÚ ç¶Â¶×ÆÍ ÇÂÔ ØàéÅ ÇìñÕ°ñ ÇÂåøÅÕ éÅñ ÔÆ òÅêðçÆ ÔË ÇÂÃ ñÂÆ 2 Ú¯º 1 Ü» 50 øÆÃç Ã¿íÅòéÅ

ì¼Ú¶ ç¶ åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) òÅñ¶ ÜÆé ÇòðÃ¶ ÇòÚ ñËä çÆ Ô¹¿çÆ ÔËÍ Ü¶ åìçÆñÆ òÅñÅ ÜÆé ÇòðÃ¶ ÇòÚ ñËä

òÅñÅ ì¼ÚÅ Õ°óÆ ÔË å» À°Ô ÁÅêäÆ î» ò»× ÇÂÃ çÆ ÇÃÔåî³ç òÅÔÕ Ô¯Â¶×ÆÍ êð Ü¶ ÇÂÔ åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé)

òÅñÅ ÜÆé ÇòðÃ¶ ÇòÚ ÇÜÃ ì¼Ú¶ ù ÇîÇñÁÅ, À°Ô î¹¿âÅ ÔË å» À°Ã ÇòÚ X Ã¿ì¿Çèå ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó Ô¯Â¶×Å Áå¶

ÇÂÕ ì¼Ú¶ ç¶ î¹¿âÅ Ô¯ä çÆ 2 Ú¯º 1 Ü» 50 øÆÃç Ã¿íÅòéÅ Ô¹¿çÆ ÔËÍ X-Ã¿ì¿Çèå ÃÇæ¼åÆ çÆ òÅÔÕ Á½ðå ç¶ Øð î¹¿âÅ

Ô¯ä çÆ 2 Ú¯º 1 Ü» 50 øÆÃç Ã¿íÅòéÅ ÔË Áå¶ 2 Ú¯º 1 À°Ãç¶ åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) òÅñÅ ÜÆé ÁÅêä¶ Øð êËçÅ

Ô¯Â¶ î¹¿â¶ ù ÇòðÃ¶ ÇòÚ ç¶ä çÆ Ã¿íÅòéÅ ÔËÍ Ã¯ ÇÂÕ Á½ðå ç¶ ÇÂÕ X-Ã¿ì¿Çèå ÃÇæ¼åÆ éÅñ êÌíÅÇòå ì¼Ú¶ ù Üéî

ç¶ä çÆ Ã¿íÅòéÅ 4 ÇòÚ¯º 1 ÔËÍ

Ô¶á Çç¼å¶ ÇÚ¼åð ÇòÚ ÇÂÃ çÅ Ã¿Ö¶ê ÔË :
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ÇÚ¼åð 1. X-Ã¿ì¿Çèå ÜÆé÷, òÅÔÕ» ðÅÔÄ Á×ñÆ êÆó·Æ ù ÇÕò¶º Çç¼å¶ Ü»ç¶ Ôé

ÇÂÔ X Õð¯î̄÷¯î Áå¶ Y Õð¯î¯÷î̄ ç¶ ÇÚ¿é· Ôé

ÇÂÔ ÇÚ¿é· À°Ã X Õð¯î¯÷¯î çÅ ÔË, ÇÜÃ çÆ ÜÆé çÆ ÕÅêÆ éÅðîñ ÔËÍ

ÇÂÔ ÇÚ¿é· ÇîÀ±à¶ôé (åìçÆñÆ) òÅñ¶ ÜÆé òÅñ¶ X Õðî̄÷̄¯î çÅ êÌåÆÕ ÔË

î» ÇîÀ±à¶ôé (åìçÆñÆ) òÅñ¶ X Ã¿ì¿Çèå ÜÆé çÆ òÅÔÕ ÔËÍ îÅåÅ-ÇêåÅ ñÂÆ ÜÆé Á¼×¶ å¯ðé ç¶ ÚÅð Ã¿íÅòÆ

ã¿× åðÆÕ¶ ÔéÍ

ÁêÌíÅÇòå ÇêåÅ òÅÔÕ îÅåÅ

êÌíÅÇòå î¹¿âÅ

åìçÆñÆ

òÅñÅ ÜÆé

òÅÔÕ ì¶àÆ

ÇÂÕ ÜÆé

åìçÆñÆ òÅñÅ ÔË

ÁêÌíÅÇòå î¹¿âÅ

Õ¯ÂÆ ÜÆé

åìçÆñÆ òÅñÅ éÔÄ

ÁêÌíÅÇòå ì¶àÆ

Õ¯ÂÆ ÜÆé

åìçÆñÆ òÅñÅ éÔÄ
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ÇÂÕ êÌíÅÇòå îðç ç¶ Øð êÌíÅÇòå ì¼ÚÅ Ô¯ä çÅ ÇÕ¿éÅ õåðÅ ÔË?

îðç ÁÅêä¶ X Õð¯î¯÷¯î ÁÅêäÆÁ» èÆÁ» ðÅÔÄ Á×¶ å¯ðç¶Ôé, Áå¶ ÁÅêä¶ Y Õð¯î¯÷î̄ ÁÅêä¶ ê¹¼åð» ðÅÔÄÍ Ü¶

ÇÂÕ îðç ç¶ X Õð¯î¯÷î̄ å¶ ÇÂÕ ÇîÀ±à¶ôé (åìçÆñÆ) òÅñÅ ÜÆé ÔË, å» À°ÃçÆÁ» Ãí èÆÁ» À°Ãù ÇòðÃ¶ ÇòÚ

ñËä×ÆÁ» êð À°é·» ù ÁÅêäÆ îÅåÅ Õ¯ñ¯º ÇòðÃ¶ ÇòÚ ÜÆé çÆ éÅðîñ ÕÅêÆ Çîñ¶×ÆÍ ÇÂÃ ñÂÆ À°ÃçÆÁ» èÆÁ»

òÅÔÕ Ô¯ä×ÆÁ»Í À°é·» ÇòÚ ÁÅê å» ÇÂÔ ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó éÔÄ Ô¯ò¶×Å, êð Á×¯º À°é·» ç¶ Øð êÌíÅÇòå ê¹¼åð

Ô¯ä çÅ õåðÅ Ô¯Â¶×ÅÍ ê¹¼åð ÁÅêä¶ ÇêåÅ Õ¯ñ¯º X Õð¯î¯÷î̄ ÇòðÃ¶ ÇòÚ éÔÄ ñËºç¶, Ã¯ ÇÂÕ êÌíÅÇòå îðç ÕçÆ òÆ

ÇÂÔ ÃÇæ¼åÆ ÁÅêä¶ ê¹¼åð» ù éÔÄ ç¶Â¶×ÅÍ

êÌÆé¶àñ âÅÇÂ×é¯ÇÃÃ (Prenatal Diagnosis) Áå¶ òÅÔÕ çÆ Ü»Ú

êÌÆé¶àñ âÅÇÂ×é¯ÇÃÃ ÇòÚ ÇÂÕ ì¼Ú¶ çÆ ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó ñÂÆ À°Ãç¶ êËçÅ Ô¯ä å¯º êÇÔñ» ÔÆ îÅåÅ çÆ ×ðí

ÁòÃæÅ ÇòÚ Ü»Ú ÕÆåÆ Ü»çÆ ÔËÍ X-Ã¿ì¿Çèå ÃÇæ¼åÆ ç¶ Õ°Þ ÃÆÇîå Õ¶Ã» ñÂÆ ÇÂÔ êÌÆé¶àñ âÇÂ×é¯ÇÃÃ ÕÆåÆ

ÜÅ ÃÕçÆ ÔËÍ Õ°Þ X-Ã¿ì¿Çèå ÃÇæ¼åÆÁ» ç¶ òÅÔÕ» ìÅð¶ òÆ Ü»Ú À°êñìè ÔËÍ ÇÂÃ Ü»Ú å¯º êåÅ ñ× Ü»çÅ ÔË ÇÕ

ÇÕÃ¶ ÇòÁÕåÆ çÅ Õ¯ÂÆ õÅÃ ÜÆé åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) òÅñÅ ÔËÍ

Ã¿Ö¶ê ÇòÚ

 Ü¯ Á½ðå» X-Ã¿ì¿Çèå ÃÇæ¼åÆ çÆÁ» òÅÔÕ Ôé, À°Ô ÁÅî å½ð å¶ ÇÃÔåî³ç Ô¹¿çÆÁ» ÔéÍ

 òÅÔÕ îÅåÅ ç¶ ê¹¼åð çÆ ÇÂÃ ÃÇæ¼åÆ ù ÇòðÃ¶ ÇòÚ ñËä çÆ 2 Ú¯º 1 (50 øÆÃç) Ã¿íÅòéÅ ÔËÍ

 òÅÔÕ îÅåÅ çÆ ì¶àÆ çÆ î» ò»× ÇÂÃ ç¶ òÅÔÕ ìäé çÆ 2 Ú¯º 1 (50 øÆÃç) Ã¿íÅòéÅ ÔËÍ

 ÇÂÕ ê¹¼åð ÇÜÃé¶ X-Ã¿ì¿Çèå ÜÆé ÇòðÃ¶ ÇòÚ éÔÄ ÇñÁÅ, ÁêÌíÅÇòå ÔË, Áå¶ À°Ô ÁÅêä¶ òÅðÃ» ðÅÔÄ

ÇÂÔ ÃÇæ¼åÆ Õç¶ òÆ Á×¶ éÔÄ å¯ð¶×ÅÍ

 òÅÔÕ îÅåÅ çÆ Õ¯ÂÆ ì¶àÆ ÇÜÃé¶ òÅÔÕ îÅåÅ å¯º éÅðîñ X Õðî̄¯÷¯î ÇòðÃ¶ ÇòÚ ÇñÁÅ ÔË, À°Ô ÁÅê

òÅÔÕ éÔÄ ìä¶×Æ Áå¶ ÇÂÃ ÃÇæ¼åÆ ù Á×¶ òÆ éÔÄ å¯ð¶×ÆÍ

 ÇÂÕ êÌíÅÇòå îðç ÁÅêä¶ ê¹¼åð» ù ÇÂÔ X-Ã¿ì¿Çèå ÃÇæ¼åÆ Á×¯º ÕçÆ òÆ éÔÄ å¯ð¶×Å, ÇÕªÇÕ ê¹¼åð

ÁÅêä¶ ÇêåÅ ç¶ Y Õð¯î¯÷¯î êÌÅêå ÕðçÅ ÔËÍ

 ÇÂÕ êÌíÅÇòå îðç çÆÁ» Ãí èÆÁ» ÇîÀ±à¶ôé (åìçÆñÆ) òÅñ¶ ÜÆé òÅñ¶ X Õð¯î¯÷î̄ ù ÇòðÃ¶ ÇòÚ

ñËä×ÆÁ» Áå¶ òÅÔÕ ìäé×ÆÁ»Í
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îËº ÇÂÃ ìÅð¶ Ô¯ð ÜÅäÕÅðÆ ÇÕ¼æ¯º ñË ÃÕçÅ Ô»?

Ô¯ð òè ÜÅäÕÅðÆ å°ÃÄ ÁÅêä¶ ÃæÅéÕ Ö¶åðÆ ÜËé¶ÇàÕ Õ¶ºçð å¯º Ü» Çéîé ÇñÖå å¯º êÌÅêå Õð ÃÕç¶ Ô¯ :

ÜËé¶ÇàÕ ÇÂ³àðËÃà ×ð¹¼ê
(The Genetic Interest Group)
Unit 4D, Leroy House,
436 Essex Rd.,
London N1 3QP
ø¯é : 020 7704 3141
ÂÆ-î¶ñ : mail@gig.org.uk òËì : www.gig.org.uk

ÕÅéàËÕà Â¶ øËÇîñÆ
(Contact a Family)
209-211 City Rd.,
London EC1V 1JN
ø¯é : 020 7608 8700 øËÕÃ : 020 7608 8701

ÔËñêñÅÂÆé 0808 808 3555 Ü» àËÕÃàø¯é 0808 808 3556
(îÅåÅ-ÇêåÅ Áå¶ êÇðòÅð» ñÂÆ î¹øå ø¯é, 10.00 òÜ¶ Ãò¶ð - 4.00 òÜ¶ ôÅî, Ãî̄òÅð-ô¹¼ÕðòÅð)
ÂÆ-î¶ñ : info@cafamily.org.uk òËì : cafamily.org.uk

ÇÂÔ ÛÅê Ü¹ñÅÂÆ, 2005 ÇòÚ ÇåÁÅð ÕÆåÆ ×ÂÆ

This edition prepared in July 2005 Ref 23
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ôìçÅòñÆ (î¹ôÇÕñ ôìç Áå¶ À°é·» ç¶ Áðæ): X-Ã¿ì¿Çèå ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó

ÇÂÃ ôìçÅòñÆ çÅ À°ç¶ô ÇÃðø ÃÈÚéÅòñÆ : X-Ã¿ì¿Çèå ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó ÇòÚ ÇÂÃå¶îÅñ ÕÆå¶ ×Â¶ ôìç» ù

ÃîÞÅÀ°äÅ ÔËÍ ò¼â¶ Á¼Öð» ÇòÚ Çç¼å¶ ×Â¶ ôìç» çÆ êÇðíÅôÅ ôìçÅòñÆ ÇòÚ ÇÕÃ¶ Ô¯ð æ» Çç¼åÆ ÜÅ Ú¹ÕÆ ÔËÍ

ÁÅà¯Ã¯îñ (autosomal)Í ÇÂÃ ÇòÚ ÁÅà¯Ã¯îÃ ôÅîñ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ

ÁÅà¯Ã¯î÷ (autosomes)Í 44 Õð¯î¯÷¯îÃ (22 Üó̄¶) Ü¯ ÃËÕÃ Õð¯î¯÷¯îÃ éÔÄ ÔéÍ

ÕËðÆÁð (carrier)Í ÇÂÕ À°Ô Á½ðå, ÇÜÃçÆ X Õð¯î¯÷¯î å¶ ÇÂÕ ÜÆé çÆ ÇÂÕ ÕÅêÆ éÅðîñ Ô¹¿çÆ ÔË Áå¶

À°Ãç¶ çÈÜ¶ X Õð¯î¯÷¯î ç¶ ÇÂÃ¶ ÜÆé çÆ çÈÜÆ ÕÅêÆ ÇòÚ åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) Ô¹¿çÆ ÔËÍ éÅðîñ ÜÆé çÆ î½ÜÈç×Æ

ÁÅî å½ð å¶ ÇÂÔ ïÕÆéÆ ìäÅªçÆ ÔË ÇÕ À°Ã Á½ðå å¶ ÁÃð éÔÄ ÔÂ̄¶×ÅÍ ÕËðÆÁð ÁÕÃð ÇÂÃ Áé°ÃÅð X-Ç¦Õâ

ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó å¯º êÌíÅÇòå éÔÄ Ô¹¿ç¶Í

ÃËñ (cell)Í îé°¼Ö çÅ ÃðÆð Ô÷Åð» Õð¯ó» ÃËñ», Ü¯ À°ÃÅðÆ Õðé òÅñ¶ ìñÅÕ» ò»× Ôé, çÅ ìÇäÁÅ Ô¯ÇÂÁÅ

ÔËÍ ìÔ¹å ÃÅð¶ ÃËñ Çòô¶ô ÇÕÃî» ç¶ Ôé ÇÜé·» ÇòÚ, åò¼ÚÅ ç¶ ÃËñ, ÇçîÅ× ç¶ ÃËñ Áå¶ õÈé ç¶ ÃËñ ÔéÍ ÃðÆð ç¶

òÖ òÖ ÇÔ¼ÇÃÁ» ÇòÚ ÃËñ òÖ òÖ åð·» ÇçÃç¶ Ôé Áå¶ À°Ô òÖ òÖ Õ¿î Õðç¶ ÔéÍ Ôð ÇÂÕ ÃËñ (Á½ðå» ÇòÚ

Á»ÇâÁ» Áå¶ îðç» ÇòÚ ô¹ÕðÅä±Á» ç¶ ÃËñÃ å¯º ÇÃòÅ) ÇòÚ ÃðÆð ç¶ ÃÅð¶ ÜÆé Ô¹¿ç¶ ÔéÍ

Õð¯î¯÷¯îÃ (chromosomes)Í èÅ×¶ òð×ÆÁ» ìäåð» Ü¯ õ¹ðçìÆé Ô¶á» ò¶ÖÆÁ» ÜÅ ÃÕçÆÁ» Ôé Áå¶

ÇÜé·» ÇòÚ ÜÆé÷ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ ÁÅî å½ð å¶ ñȬ» ÇòÚ Ôð ÇÂÕ ÃËñ ÇòÚ 46 Õð¯î¯÷î̄ Ô¹¿ç¶ Ôé Áå¶ ç¯ Ç¦× Õð¯î¯÷¯î

Ô¹¿ç¶ ÔéÍ ìÅÕÆ ç¶ Õð¯î¯÷¯îÃ ç¶ 22 Ü¯ÇóÁ» (1 å¯º 22 åÕ) ù ÁÅà¯Ã¯îÃ ÇÕÔÅ Ü»çÅ ÔËÍ 23 Õð¯î¯÷¯îÃ îÅåÅ å¯º

ÁÅªç¶ Ôé Áå¶ 23 Õð¯î¯÷î̄ ÇêåÅ êÅÃ¯º Çîñç¶ ÔéÍ Ôð ÇÂÕ Ü¯ó¶ çÅ ÇÂÕ Õð¯î¯÷î̄ ÇÂÕ îÅåÅ Áå¶ ÇÂÕ ÇêåÅ

å¯º ÁÅªçÅ ÔËÍ (Ççzôà»å òÜ¯º : ÇÂÕ Õðî̄¯÷¯î ÇÂÕ ÇÕåÅì ò»× ÔË Áå¶ ÜÆé ÇÕåÅì ÇòÚ ÇÂÕ ÕÔÅäÆ ò»× ÔË)Í

ÜÆé (gene)Í ÃðÆð ç¶ Õ¿î Õðé ñÂÆ ÚÅÔÆçÆ ÃÈÚéÅ Õð¯î¯÷¯îÃ ÇòÚ ðÃÅÇÂäÕ ðÈê ÇòÚ ðÖÆ Ô¹¿çÆ ÔËÍ

ÜÆé» ÇòÚ åìçÆñÆÁ» Ü» ÇîÀ±à¶ôé» Ü» åìçÆñÆÁ» ÃÈÚéÅ ù ìçñ ç¶ºç¶ Ôé Áå¶ ÇÂÃ éÅñ ÃðÆð ç¶ Õ¿î Õðé

çÅ ã¿× òÆ ìçñ Ü»çÅ ÔËÍ ÁÅà¯Ã¯îñ ÜÆé÷ Ü¯ÇóÁ» ÇòÚ Ô¹¿ç¶ Ôé : ÇÂÕ îÅåÅ Áå¶ ÇÂÕ ÇêåÅ òñ¯ºÍ ÇÂÕ Ü¯ó¶

ç¶ ç¯ò¶º ÜÆé Õð¯î¯÷¯î ç¶ ÇÂÕ Ü¯ó¶ ù î¶ñ Õ¶ ðÖ¶ Ô¹¿ç¶ Ôé (ÇÜò¶º ÇÕ ÇÂÕ Õð¯î¯÷¯î ù ÇÂÕ ÇÕåÅì ç¶ ðÈê ÇòÚ ò¶Ö¯,

Áå¶ ÜÆé À°Ã ÇÕåÅì ÇòÚ ÇÂÕ ÕÔÅäÆ ÔË, ÜÆé ÇòÚ ÇÂÕ åìçÆñÆ Ü» ÇîÀ±à¶ôé ÕÔÅäÆ ÇòÚ Á¼Öð» ç¶ Ûâ

Çç¼å¶ ÜÅä ò»× Ü» òè ôìç Ü¯ó Çç¼å¶ ÜÅä çÆ ×ñåÆ ò»× Ô¹¿çÆÁ» Ôé)Í

ÜËé¶ÇàÕ (genetic)Í ÜÆé÷ ÕÅðä, ÜÆé÷ éÅñ Ã¿ì¿ÇèåÍ

ÇîÀ±à¶ôé (mutation)Í ÇÂÕ ÜÆé ÇòÚ åìçÆñÆÍ ÕÂÆ ÇîÀ±à¶ôé» é°ÕÃÅé çÅÇÂÕ éÔÄ Ô¹¿çÆÁ»Í ÕÂÆ

òÅð Üç¯º ÇÂÕ ÜÆé ÇòÚ åìçÆñÆ Ô¹¿çÆ ÔË, ÇÂÃ ÇòÚñÆ ÃÈÚéÅ òÆ ìçñ Ü»çÆ ÔËÍ Ã¯ ÇÂÔ ÃÔÆ Õ¿î éÔÄ ÕðçÅ

(À°çÅÔðä ç¶ å½ð å¶ : ÇÂÕ ÜÆé ÇòÚ åìçÆñÆ Ü» À°Ã ÇòÚ ÇîÀ±à¶ôé ÕÔÅäÆ ÇòÚ ÇÂÕ ôìç Û¼âä Ü» òÅèÈ

ôìç Ü¯óé ò»× ÔË)Í

êÌÆé¶àñ âÅÇÂ×é¯ÇÃÃ (prenatal diagnosis)Í ×ðí ÁòÃæÅ ÇòÚ ì¼Ú¶ ÇòÚ ÇÕÃ¶ ÜËé¶ÇàÕ Çò×Åó ç¶

Ô¯ä Ü» éÅ Ô¯ä ñÂÆ êåÅ ñÅÀ°ä çÆ Ü»ÚÍ
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ÃËÕÃ Õð¯î¯÷¯îÃ (sex chromosomes)Í X Õð¯î¯÷¯î Áå¶ Y Õð¯î¯÷¯îÍ Ç¦× Õð¯î¯÷¯îÃ (ÃËÕÃ

Õð¯î¯÷¯î) Õ¿àð¯ñ Õðç¶ Ôé ÇÕ Õ¯ÂÆ éð Ô¯Â¶×Å Ü» îÅçÅÍ Á½ðå» Õ¯ñ ç¯ X Õð¯î¯÷¯îÃ Ô¹¿ç¶ Ôé Áå¶ îðç» Õ¯ñ

ÇÂÕ X Áå¶ ÇÂÕ Y Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿çÅ ÔËÍ

X Õð¯î¯÷¯î (X chromosome)Í Ç¦× Õð¯î¯÷¯îÃ ÇòÚ¯º ÇÂÕÍ Á½ðå» ç¶ ç¯ X Õð¯î¯÷¯îÃ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ îðç»

Õ¯ñ ÁÕÃð ÇÂÕ X Õð¯î¯÷¯î Áå¶ ÇÂÕ Y Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿çÅ ÔËÍ

X-Ç¦Õâ (X-linked)Í X Õð¯î¯÷¯î å¶ ÇÂÕ ÜÆé çÅ òðäéÍ X-Ã¿ì¿Çèå ÜËé¶ÇàÕ Çò×Å²ó, X Õð¯î¯÷¯î

À°µêð ÜÆé ÇòÚ ÇîÀ±à¶ôé (åìçÆñÆ) ÕÅðä Ô¹¿çÅ ÔËÍ

XX. ÇÂÔ ÇÂÕ Á½ðå ç¶ Ç¦× Õð¯î¯÷¯î» çÅ êÌåÆÕ ÔËÍ Á½ðå» ç¶ ç¯ X Õð¯î¯÷¯îÃ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ ÇÂÕ ÇÂÕ X Õð¯î¯÷¯î

îÅåÅ-ÇêåÅ ç¯Ô» å¯º ÇîñçÅ ÔËÍ

XY. ÇÂÔ îðç» ç¶ Ç¦× Õð¯î¯÷¯îÃ çÅ êÌåÆÕ ÔËÍ îðç» Õ¯ñ ÇÂÕ X Õð¯î¯÷¯î Áå¶ ÇÂÕ Y Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿çÅ ÔËÍ

ÇÂÕ îðç ÇÂÕ X Õð¯î¯÷¯î ÁÅêäÆ îÅåÅ Áå¶ Y Õð¯î¯÷¯î ÁÅêä¶ ÇêåÅ Õ¯ñ¯º ÇòðÃ¶ ÇòÚ ñËºçÅ ÔËÍ

Y Õð¯î¯÷¯î (Y chromosome)Í Ç¦× Õð¯î¯÷¯îÃ ÇòÚ¯º ÇÂÕÍ îðç» Õ¯ñ ÇÂÕ Y Õð¯î¯÷¯î Áå¶ ÇÂÕ X

Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿çÅ ÔËÍ Á½ðå» Õ¯ñ ç¯ X Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿ç¶ ÔéÍ

ÇÂÔ ôìçÅòñÆ ÇÜÃ ÇòÚ ÜËé¶ÇàÕ ÃÈÚéÅ ÔË, ÇÃðø Ã¿ì¿Çèå îðÆ÷» Áå¶ À°é·» ç¶ êÇðòÅð» ç¶ ÇÂÃå¶îÅñ ñÂÆ ÔËÍ

ÇÂÔ ÛÅê Ü¹ñÅÂÆ, 2005 ÇòÚ ÇåÁÅð ÕÆåÆ ×ÂÆ
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