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ÜËé¶ÇàÕ ÕñÆÇéÕ ñÂÆ ôìçÅòñÆ (î¹ôÇÕñ ôìç Áå¶ À°é·» ç¶ Áðæ)

ÇÂÃ ôìçÅòñÆ çÅ À°ç¶ô ÇÃðø ÃÈÚéÅòñÆ : ÜËé¶ÇàÕ ÕñÆÇéÕ 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

ÁËîéÆÀ°ÃËºà¶ÇÃÃ (amniocentesis)Í ÇÂÕ ÁäÜ¿î¶ ìÅñ ç¶ ÜÆé÷ Ü» Õð¯î¯÷¯î çÆ ÇÂÕ Ü»ÚÍ ì¼ÚÅ

ì¼Ú¶çÅéÆ ÇòÚ åðñ ÇòÚ ÇØÇðÁÅ Ô¹¿çÅ ÔËÍ åðñ ÇòÚ ÃËñ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ ÇÂÕ êåñÆ ÇÜÔÆ ÃÈÂÆ éÅñ åðñ çÅ æ¯ó·Å

ÇÜÔÅ éîÈéÅ î» ç¶ ê¶à çÆ åò¼ÚÅ ðÅÔÄ ÇñÁÅ Ü»çÅ ÔËÍ åðñ ù ÇÂÕ ñËìÅðàðÆ ÇòÚ àËÃà ñÂÆ í¶ÇÜÁÅ Ü»çÅ ÔËÍ

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

ÁÅà¯Ã¯îñ â¯îÆéËºà (autosomal dominant) ÜËé¶ÇàÕ Çò×ÅóÍ ÁÅà¯Ã¯îñ ÜÆé çÆ ÇÂÕ ÕÅêÆ ÇòÚ

åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) ÕÅðä ÇòðÃ¶ ÇòÚ Çîñ¶ Çò×ÅóÍ

ÁÅà¯Ã¯îñ ðÆÃËÇÃò (autosomal recessive) ÜËé¶ÇàÕ Çò×ÅóÍ Üç¯º Õ¯ÂÆ ÇòÁÕåÆ ÇòðÃ¶ ÇòÚ

ÁÅà¯Ã¯îñ ÜÆé çÆÁ» ç¯ ÕÅêÆÁ» ñËºçÅ ÔË Áå¶ À°é·» ç¯Ô» ÇòÚ ÔÆ ÇîÀ±à¶ôé Ô¯ò¶ å» ÇÂÔ Çò×Åó êËçÅ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ

ÇÜÃ ÇòÁÕåÆ ÇòÚ ÁÅà¯Ãî̄ñ ðÆÃËÇÃò ÜÆé çÆ ÇîÀ±à¶ôé òÅñÆ ÇÂÕ ÕÅêÆ Ô¹¿çÆ ÔË, À°Ô ÁêÌíÅÇòå ÕËðÆÁð

Ô¹¿çÅ ÔËÍ Ü¯ ÁÅà¯Ã¯îñ ðÆÃËÇÃò Çò×Åó å¯º êÌíÅÇòå ÔË, À°Ô îÅåÅ-ÇêåÅ ç¯Ô» å¯º åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) òÅñ¶ ÜÆé

çÆ ÇÂÕ ÇÂÕ ÕÅêÆ ÇòðÃ¶ ÇòÚ ñËºçÅ ÔËÍ

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

ìËñ¶ºÃâ àð»Ãñ¯Õ¶ôé (balanced translocation)Í ÇÂÕ À°Ô àð»Ãñ¯Õ¶ôé ÇÜÃ ÇòÚ Õð¯î¯÷¯î çÆ

ÃÅî¼×ðÆ çÅ Õ¯ÂÆ é°ÕÃÅé éÔÄ Ô¹¿çÅ Áå¶ éÅ ÔÆ Õ°Þ Ô¯ð ÇîñçÅ ÔË, êð ÇÂé·» çÆ åðåÆì ìçñ Ü»çÆ ÔËÍ ìËñ¶ºÃâ

àð»Ãñ¯Õ¶ôé òÅñÅ ì¿çÅ ÇÂÃå¯º êÌíÅÇòå éÔÄ Ô¹¿çÅÍ

ÕËºÃð (cancer)Í ÃËñ» çÅ ÁÃÅèÅðä ÇòÕÅÃÍ

ÕËðÆÁð (carrier)Í ÇÂÃ ç¶ ç¯ î¹¼Ö Áðæ Ôé :

1) ÇÂÕ À°Ô ÇòÁÕåÆ, ÇÜÃçÅ ÇÂÕ åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) òÅñÅ ìÆîÅð ÜÆé ÔË, êð À°Ô ìÆîÅðÆ å¯º êÌíÅÇòå

éÔÄÍ ÇòÁÕåÆ Áå¶ À°Ãç¶ êÇðòÅð ñÂÆ ÇÂÔ ×¼ñ ÇÕ¿éÆ ÁÇÔîÆÁå òÅñÆ ÔË, ÇÂÔ ìÆîÅðÆ çÆ ÇÕÃî

Áå¶ ÇÂÃç¶ ÇòðÃ¶ ÇòÚ ñËä ç¶ ã¿× å¶ Çéðíð ÕðçÅ ÔËÍ

2) À°Ô ÇòÁÕåÆ, ÇÜÃçÆ ìËñ¶ºÃâ àð»Ãñ¯Õ¶ôé ÔË; Áå¶ àð»Ãñ¯Õ¶ôé ç¶ éÅñ Õð¯î¯÷¯î çÆ ÃÅðÆ éÅðîñ

ÃÅî¼×ðÆ òÆ î½ÜÈç ÔËÍ

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

Õ¯ðÆúÇéÕ Çòñ¼Ã ÃËºêÇ¦× (chorionic villus sampling, CVS)Í ÇÂÔ ÁäÜ¿î¶ ì¼Ú¶ ç¶ ÜÆé÷

Ü» Õð¯î¯÷¯îÃ çÆ Ü»Ú ÔË, Ü¯ ÁËîéÆÀ±ÃËºà¶ÇÃÃ å¯º êÇÔñ» ÕÆåÆ ÜÅ ÃÕçÆ ÔËÍ òè Çò×Ã ðÔÆ Ü¶ð å¯º æ¯ó·¶ ÇÜÔ¶ ÃËñ

ñÂ¶ Ü»ç¶ Ôé Áå¶ Ü»Ú ñÂÆ ñ¶ìÅðàðÆ ÇòÚ í¶Ü¶ Ü»ç¶ ÔéÍ
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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¶ ÔéÍ ç¯ Ç¦× Õð¯î¯÷¯î

Ô¹¿ç¶ ÔéÍ ìÅÕÆ ç¶ Õð¯î¯÷¯îÃ ç¶ 22 Ü¯ó¶ ÔéÍ 23 Õð¯î¯÷î̄Ã îÅåÅ å¯º ÁÅªç¶ Ôé Áå¶ 23 Õð¯î¯÷¯î 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

Õð¯î¯÷¯î ÇÂÕ ÇÕåÅì ò»× ÔË Áå¶ ÜÆé ÇÕåÅì ÇòÚ ÇÂÕ ÕÔÅäÆ ò»× ÔË)Í

ÕéÃËêôé (conception)Í Üç¯º ÇÂÕ Á»âÅ Áå¶ ô¹ÕðÅä± ÇÂÕ éò¶º ì¼Ú¶ çÅ êÇÔñÅ ÃËñ ìäÅÀ°ä ñÂÆ

Çîñç¶ ÔéÍ

âÆñÆôé (deletion)Í Õð¯î¯÷¯î çÆ âÆñÆôé (Áñ¯ê Ô¯ ÜÅäÅ) ÇòÚ Õð¯î¯÷¯î çÅ ÇÂÕ ÇÔ¼ÃÅ Áñ¯ê Ô¯ Ü»çÅ

ÔËÍ ÇÂÃçÅ Áðæ ÁÅî å½ð å¶ ÇÂÔ Ô¹¿çÅ ÔË ÇÕ Õ°Þ ÜÆé÷ ×ÅÇÂì Ô¯ ×Â¶ Ôé, ÇÂÃ ñÂÆ âÆñÆôé éÅñ ÜËé¶ÇàÕ

Çò×Åó êËçÅ Ô¯ ÃÕçÅ ÔËÍ

de novo (âÆ é¯ò¯)Í ñÅåÆéÆ íÅôÅ ÇòÚ¯º ÔË, ÇÂÃ çÅ Áðæ ÔË Òéò¶º ÇÃÇðªÓÍ ÇÂÕ àð»Ãñ¯Õ¶ôé ç¶ òðäé

ñÂÆ ÇÂÃå¶îÅñ ÕÆåÅ Ü»çÅ ÔË, Ü¯ ì¼Ú¶ ÇòÚ ÒéòÄÓ ÔË, Üç ÇÕ ì¼Ú¶ ç¶ îÅåÅ-ÇêåÅ ç¯Ôò» ç¶ Õð¯î¯÷¯îÃ ÃÅèÅðä

ÔéÍ

Á»âÅ (egg)Í ÇÜÃ ÃËñ é¶ ÇÂÕéò» ì¼ÚÅ ìäéÅ ÔË, À°Ã ÇòÚ îÅåÅ çÅ ï¯×çÅéÍ ÇÂÃ Á»â¶ ÇòÚ 23

Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿ç¶ Ôé, îÅåÅ ç¶ Ôð Ü¯ó¶ ÇòÚ¯º ÇÂÕÍ ÇÂÕ ô¹ÕðÅä± ÇòÚ òÆ 23 Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿ç¶ Ôé, Ü¯ ÇêåÅ ç¶ Ôð Ü¯ó¶

ÓÚ¯º ÇÂÕ Ô¹¿çÅ ÔËÍ ÇÂÕ êÈðÅ ÃËñ ìäé ñÂÆ Á»âÅ, ô¹ÕðÅä± éÅñ Ü¹óçÅ ÔËÍ ì¼ÚÅ ÇÂÃ êÇÔñ¶ ÃËñ å¯º ÔÆ ìäçÅ ÔËÍ

ëñ½ð¶Ã¶ºà ÇÂé ÇÃàÈ ÔÅÂÆÇìÌâÅÇÂ÷¶ôé (fluorescent in situ hybridisation, FISH)Í ÇÂÕ

Çòô¶ô ÇÕÃî çÆ Ü»Ú êðÖ ÇÜÃ éÅñ À°é·» Õð¯î¯÷¯î ÇâñÆôéÃ çÆ ôéÅõå Ô¯ ÃÕçÆ ÔË, Ü¯ õ¹ðçìÆé Ô¶á» ÇçÃä

ñÂÆ ìÔ¹å Û¯àÆÁ» ÔéÍ

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

ÜËé¶ÇàÕ Õ½ºÃñð (genetic counsellor)Í ÇÜé·» ñ¯Õ» ç¶ êÇðòÅð» ÇòÚ ÜËé¶ÇàÕ ÃÇæåÆ çÅ ÇÂÇåÔÅÃ

ÔË, Ü» ÇÜÔó¶ ñ¯Õ ÜËé¶ÇàÕ ÃÇæ¼åÆ ÇòðÃ¶ ÇòÚ Çîñä ç¶ õåð¶ Ü» Á×¯º å¯ðé ìÅð¶ ÇøÕðî³ç Ôé, À°é·» ù ÃÈÚéÅ

Áå¶ ÃÔÅÇÂåÅ ç¶ä ñÂÆ ÇÂÕ ÇòÃ¶ô× âÅÕàðÍ

ÇÂé Çòàð¯ øðà¶ñÅÂÆ÷¶ôé (in vitro fertilisation, IVF)Í ñËìÅðàðÆ çÆ ÇÂÕ ÇàÀ±ì ÇòÚ Á»â¶

Áå¶ ô¹ÕðÅä± çÅ ÃðÆð å¯º ìÅÔð ÇîñäÅÍ

ÇîÃÕËðÆÜ (miscarriage)Í ×ðí çÅ Ãî¶º å¯º êÇÔñ» ÔÆ À°Ã ò¶ñ¶ õåî Ô¯ ÜÅäÅ Üç¯º ì¼ÚÅ ì¼Ú¶çÅéÆ å¯º

ìÅÔð ìÚ éÔÄ ÃÕçÅÍ ×ðíêÅå Ô¯äÅÍ
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î¯÷¶Õ (mosaic)Í À°Ô ÇòÁÕåÆ, ÇÜÃç¶ Õ°Þ ÃËñ» ÇòÚ Õð¯î¯÷¯îÃ çÆ ÁÅî Ç×äåÆ ÔË Áå¶ Õ°Þ ÃËñ» ÇòÚ

Õð¯î¯÷¯îÃ çÆ Ç×äåÆ òÖðÆ ÔËÍ ÇòÁÕåÆ å¶ ÁÃð, ÃÅð¶ ÃðÆð ÇòÚ ÁÅî Ü» òÖðÆ Ç×äåÆ òÅñ¶ Õð¯î¯÷¯îÃ

òÅñ¶ ÃËñ» ç¶ ÇòÚÕÅð Áé°êÅå å¶ Çéðíð ÕðçÅ ÔËÍ

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

p ÁÅðîÍ Ôð Õð¯î¯÷¯î ç¶ ç¯ ÇÔ¼Ã¶ Ôé, ÇÂÕ ¦îÆ ì»Ô Áå¶ ÇÂÕ Û¯àÆ ì»ÔÍ Ûà̄Æ ì»Ô ù p ÁÅðî Áå¶ ¦îÆ

ì»Ô ù q ÁÅðî ÕÇÔ³ç¶ ÔéÍ

êñ¶ÃËºàÅ (placenta) (Ü» Ü¶ð)Í êñ¶ÃËºàÅ ÇÂÕ ×ðíòåÆ Á½ðå çÆ ì¼Ú¶çÅéÆ çÆ Õ¿è ç¶ éÅñ ñ×Å Ô¹¿çÅ ÔËÍ

ì¼Ú¶ ù ÁÅêäÆ õ¹ðÅÕ êñ¶ÃËºàÅ å¯º ÇîñçÆ ÔËÍ êñ¶ÃËºàÅ ç¶ À°ÔÆ ÜÆé÷ Ô¹¿ç¶ Ôé Ü¯ ì¼Ú¶ ç¶ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ

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

q ÁÅðîÍ Ôð Õð¯î¯÷¯î ç¶ ç¯ ÇÔ¼Ã¶ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ ÇÂÕ ¦îÆ ì»Ô Áå¶ ÇÂÕ Û¯àÆ ì»ÔÍ Ûà̄Æ ì»Ô ù p ÁÅðî ÕÇÔ³ç¶

Ôé Áå¶ ¦îÆ ì»Ô ù q ÁÅðîÍ

ðÆêÆàÃ (repeats)Í ÕÂÆ Çò×Åó» ÇòÚ ÇÜÃ åìçÆñÆ (ÇîÀ±à¶ôé) éÅñ ìÆîÅðÆ Ô¹¿çÆ ÔË, À°Ô ÜÆé ç¶ À°Ã

ÇÔ¼Ã¶ ÇòÚ Ô¹¿çÆ ÔË, ÇÜÃ ÇòÚ ç¹ÔðÅÀ° Ô¹¿çÅ ÔËÍ ÇÂÕ àËÃà å¯º êåÅ ñ× Ü»çÅ ÔË ÇÕ ÇÂÃ ìÆîÅðÆ òÅñ¶ ÜÆé å¯º

êÌíÅÇòå ÇòÁÕåÆ ç¶ ç¹ÔðÅÁ çÆ ÕÆ Ç×äåÆ ÔËÍ ÇÜé·» ù ÇÂÔ ìÆîÅðÆ ÔË, À°é·» ç¶ ìÔ¹å Ç÷ÁÅçÅ ç¹ÔðÅÀ° Ô¹¿ç¶

ÔéÍ ç¹ÔðÅÁ çÆ Ç×äåÆ àËÃà» ðÅÔÄ îÅêÆ Ü»çÆ ÔË Áå¶ ÇÂÃçÅ ÇÂÃå¶îÅñ ÇÂÔ ÇéôÇÚå Õðé ñÂÆ ÕÆåÅ Ü»çÅ

ÔË ÇÕ ÇòÁÕåÆ Áå¶ À°Ãç¶ êÇðòÅð å¶ ÇÕÔ¯ ÇÜÔ¶ Ã¿íÅòÆ êÌíÅò êË ÃÕç¶ Ôé (ÇÜò¶º ÇÕ ç¹ÔðÅÀ° ÇÂÕ ôìç ÇòÚ

ç¹ÔðÅÂ¶ Ü»ç¶ Á¼Öð Ôé, Ü¶ Á¼Öð òè òÅð ç¹ÔðÅÂ¶ ÜÅä, Ü» À°ÚÅðä Ü¯ó¶ ÜÅä å» ôìç çÅ Áðæ ÔÆ ×¹ÁÅÚ

Ü»çÅ ÔË)Í

ð¯ìðàÃ¯éÆÁé àð»Ãñ¯Õ¶ôé (Robertsonian translocation)Í Õðî̄¯÷¯î àð»Ãñ¯Õ¶ôé ÇÜÃ ÇòÚ

Õð¯î¯÷¯î ôÅîñ ÔéÍ

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 Õð¯î¯÷¯î Áå¶ ÇÂÕ Y Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿çÅ ÔËÍ

Ãêðî (sperm)Í ÇÜÃ ÃËñ é¶ ÇÂÕ éò» ì¼ÚÅ ìäéÅ ÔË, À°Ã ÇòÚ ÇêåÅ çÅ ï¯×çÅéÍ Ôð Ãêðî (ô¹ÕðÅä±)

ÇòÚ 23 Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿ç¶ Ôé; ÇêåÅ ç¶ Ôð Ü¯ó¶ ÇòÚ¯º ÇÂÕÍ ÇÂÕ Á»â¶ ÇòÚ îÅåÅ ç¶ 23 Ü¯ÇóÁ» ÇòÚ¯º Ôð ÇÂÕ ÇòÚ¯º

ÇÂÕ Õð¯î¯÷¯î Ô¹¿çÅ ÔËÍ êÈðÅ ÃËñ ìäÅÀ°ä ñÂÆ ÇÂÕ Ãêðî Á»â¶ éÅñ ÇîñçÅ ÔËÍ ÇÂÕ ì¼ÚÅ ÇÂÃ êÇÔñ¶ ÃËñ å¯º

ìäçÅ ÔËÍ

Ãê¯ðËÇâÕ (sporadic)Í ÇòðÃ¶ ÇòÚ éÅ ÇîÇñÁÅ ÔǟÅ Áå¶ éÅ ÔÆ êÇðòÅðÕÍ ÇÂåøÅÕ éÅñ Ô¯äÅÍ

ÇÃ³âð¯î (syndrome)Í ñ¼Ûä» çÅ À°Ô ×ð¹¼ê Ü¯ êÌíÅÇòå ñ¯Õ» ù ÇÂÕ¼ÇáÁ» ÁÃð ÕðçÅ ÔËÍ êÌíÅÇòå

ñ¯Õ» ÇòÚ ÇÃ³âð¯î ç¶ ÃÅð¶ ñ¼Ûä Ü» Õ°Þ ñ¼Ûä Ã»Þ¶ Ô¹¿ç¶ ÔéÍ
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àðîÆé¶ôé (termination)Í âÅÕàð» òñ¯º ×ðí ù ÜñçÆ õ¹åî Õð ç¶äÅÍ

àð»Ãñ¯Õ¶ôé (translocation)Í Õð¯î¯÷¯î ÃÅî¼×ðÆ çÆ ê¹éð åðåÆìÍ ÇÂÔ À°ç¯º Ô¹¿çÅ ÔË, Üç¯º ÇÂÕ

Õð¯î¯÷¯î çÅ ÇÂÕ ÇÔ¼ÃÅ à¹¼à Õ¶ ×ñå æ» å¶ Ü¹ó Ü»çÅ ÔËÍ

òÈ¿ì (womb)Í ì¼Ú¶çÅéÆ, Á½ðå ç¶ ÃðÆð çÅ À°Ô ÇÔ¼ÃÅ, ÇÜÃ ÓÚ ×ðí ÁòÃæÅ ç½ðÅé ì¼ÚÅ òèçÅ 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 ÇÃðø ÜËé¶ÇàÕÃ ÕñÆÇéÕ ç¶ ÇÂÃå¶îÅñ ñÂÆ ÔËÍ

ÇÂÔ ÛÅê Ü¹ñÅÂÆ, 2005 ÇòÚ ÇåÁÅð ÕÆåÆ ×ÂÆ
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