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आपने कभी अपने आप से सवाल किया है कि एक 
परिवार के लोग एक जसेै क्यों दिखत ेहैं? 

जीन्स वे जानकारी रखती हैं जो उन गुणों और विशेषताओ ंका 
निर्धारण करती हैं जो हमें दी जाती हैं, या हमारे माता-पिता से 
हमें विरासत में मिलती हैं। रक्त संबंधियों में काफी बड़ी संख्या 
में समान जीन्स साझा होते हैं। यही वह कारण है कि परिवार 
के सदस्यों में एक जसेै बाल और आखँों के रंग जसैी समान 
विशेषताएं हो सकती हैं।

AKU को ऑटोसोमल रिसेसिव स्थिति कहा जाता है। 
ऑटोसोमल रिसेसिव उन अनेक तरीकों में से एक है जिसमें 
कोई लक्षण, विकार या रोग परिवारों में आने वाली पीढ़ियों में 
जाता है।

एक ऑटोसोमल रिसेसिव विकार का अर्थ है किसी प्रभावित 
जीन की दो प्रतियां, उस रोग या लक्षण के विकास के लिए 
उपस्थित होने चाहिए। 

जीन्स, माता-पिता से बच्चों को हासिल होती हैं। हमारे पास 
प्रत्येक जीन की दो प्रतियां होती हैं, एक हमारी माँ से विरासत 
में मिलती है तो दसूरी हमारे पिता से।

AKU किस तरह से वंशानुगत होता है

अलकैपटनयरूिया (alkaptonuria) में शामिल जीन HGD 
जीन होता है।  अलकैपटनयरूिया (alkaptonuria) के विकास 
के लिए प्रभावित HGD जीन की दो प्रतियों (माता-पिता में से 
प्रत्येक से एक) की जरूरत होती है। ऐसा होने की संभावनाएं 
बेहद कम होती हैं, इसी कारण से यह रोग दरु्लभ है – परूी 
दनुिया में 250,000 से 500,000 लोगों में 1 व्यक्ति को यह 
प्रभावित करता है।

अलकैपटनयरूिया (alkaptonuria) से प्रभावित किसी व्यक्ति 
के माता-पिता में आम तौर पर खदु प्रभावित जीन की एक 
प्रति ही होगी। उनको ‘स्वस्थ वाहक’ कहा जाता है और उनमें 
इस स्थिति के कोई भी चिह्न या लक्षण नहीं होंगे।

यदि AKU के दो स्वस्थ वाहक के आपसी बच्चे हों तो प्रत्येक 
बच्चे में:

•	AKU होने की 4 में 1(25%) की संभावना होगी
•	AKU ना होने की 4 में 1 (25%) की संभावना होगी
•	वाहक होने की 4 में 2 (50%) की संभावना होगी
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HGD जीन की दो परिवर्तित प्रतियां
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HGD जीन की 2 सामान्य प्रतियों वाला वयस्क

यदि AKU के किसी स्वस्थ वाहक के ऐसे बच्चे हों जो समान 
स्थिति के वाहक ना होने वाले के संसर्ग से हों तो प्रत्येक बच्चे 
में:
•	वाहक ना होने की 2 में 1 (50%) संभावना होगी
•	वाहक होने की 2 में 1 (50%) संभावना होगी

यदि AKU से प्रभावित व्यक्ति के किसी ऐसे व्यक्ति के साथ 
संसर्ग से बच्चे हों जो समान स्थिति का वाहक ना हो तो 
उनका होने वाला प्रत्येक बच्चा AKU का स्वस्थ वाहक होगा।

सिंगल परिवर्तित HGD जीन का वाहक
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वाहक टेस्टिंग
यदि आपक संबंधियों में कोई एक AKU से प्रभावित है या AKU 
का वाहक है तो आप व आपक पार्टनर इस स्थिति के लिए 
वाहक टेस्टिंग कराने में सक्षम हो सकते हैं। वाहक टेस्टिंग 
निम्न दो चीज़ों में से एक के बारे में आपको बता सकती है:

1.	 आप AKU के वाहक नहीं हैं। इस मामले में, इस 
बात की कोई संभावना नहीं है कि आपको AKU से 
प्रभावित बच्चा हो। यह स्थिति तब भी हो सकती है 
चाहे आपका पार्टनर AKU के वाहक हो या नहीं।

2.	आप AKU के वाहक हैं। अधिकांश बार, पार्टनरों में 
से किसी एक के वाहक होने के बावजदू, बच्चे के इस 
स्थिति से प्रभावित होने की काफी कम संभावना 
होती है। ऐसा इसलिए क्योंकि उनके बच्चे में यह 
जोखिम केवल तब होगा जब माता-पिता दोनो 
वाहक होंगे।

कुछ ऐसी परिस्थितियां है जहां पर इस बात की संभावनाएं 
अधिक हो सकती हैं यदि आप और आपक पार्टनर के संबंधी 
जसेै दादा-दादी/नाना-नानी साझे हों।

AKU एक दरु्लभ स्थिति है जहां पर आप आम तौर आपको 
अपने माता-पिता दोनो से प्रभावित जीन मिले। हालांकि, AKU 
से प्रभावित लोगों की संख्या बेहद कम है, फिर भी उनके पास 
केवल एक प्रभावित जीन होता है। यह बेहद दरु्लभ है लेकिन 
अनसनुा नहीं है।

यदि आप AKU होने या वाहक होने को लेकर चिंतित हों तो 
अपने GP से बात करें। आपक GP अधिक जानकारी व सपोर्ट 
दे सकते हैं और आपको एक उपयकु्त विशेषज्ञ सेवा को रेफर कर 
सकते हैं।

सपोर्ट और 
उपयोगी पते

Genetic Alliance UK आनुवांशिक विकारों से प्रभावित 
व्यक्तियों व परिवारों को जानकारी व सपोर्ट प्रदान करता है।
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