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ਕੀ ਤੁਸੀ ਂਕਦੇ ਖੁਦ ਤਂੋ ਪੱੁਛਿਆ ਹੈ ਕਿ ਇੱਕੋ ਪਰਿਵਾਰ ਦੇ ਸਦੱਸ 
ਇੱਕੋ ਜਿਹੇ ਕਿਉ ਂਦਿਖਾਈ ਦਿਦੇ ਹਨ? 

ਜੀਨਸ ਵਿਚ ਉਹ ਜਾਣਕਾਰੀ ਹੰੁਦੀ ਹੈ, ਜੋ ਸਾਡੇ ਵਿਚ ਆਉਣ ਵਾਲੇ, ਜਾਂ ਸਾਡੇ 
ਮਾਪਿਆਂ ਤਂੋ ਵਿਰਸੇ ਵਿਚ ਮਿਲਣ ਵਾਲੇ ਲੱਛਣਾਂ ਜਾਂ ਵਿਸ਼ੇਸ਼ਤਾਵਾਂ ਨੰੂ ਨਿਰਧਾਰਤ 
ਕਰਦੀ ਹੈ। ਸੱਕੇ ਰਿਸ਼ਤੇਦਾਰਾਂ ਵਿਚ ਵੱਡੀ ਸੰਖਿਆ ਵਿਚ ਇੱਕੋ-ਜਿਹੇ ਜੀਨਸ ਹੰੁਦੇ 
ਹਨ। ਇਸ ਕਰਕੇ ਪਰਿਵਾਰ ਦੇ ਸਦੱਸਾਂ ਵਿਚ ਕਈ ਇੱਕੋ ਜਿਹੇ ਲੱਛਣ ਹੋ ਸਕਦੇ 
ਹਨ, ਜਿਵਂੇ ਕਿ ਵਾਲਾਂ ਦਾ ਰੰਗ ਅਤੇ ਅੱਖਾਂ ਦਾ ਰੰਗ।

AKU ਨੰੂ ਆਟੋਸੋਮਲ ਰਿਸੈਸਿਵ (autosomal recessive) ਅਵਸਥਾ 
ਕਿਹਾ ਜਾਂਦਾ ਹੈ। ਆਟੋਸੋਮਲ ਰਿਸੈਸਿਵ ਉਹਨਾਂ ਕਈ ਤਰੀਕਿਆਂ ਵਿਚਂੋ ਇੱਕ ਹੈ, 
ਜਿਸ ਨਾਲ ਕੋਈ ਲੱਛਣ, ਵਿਕਾਰ ਜਾਂ ਬੀਮਾਰੀ ਪਰਿਵਾਰਾਂ ਵਿਚ ਪੀੜ੍ਹੀ ਦਰ ਪੀੜ੍ਹੀ 
ਅੱਗੇ ਵੱਧ ਸਕਦੀ ਹੈ।

ਆਟੋਸੋਮਲ ਰਿਸੈਸਿਵ ਵਿਕਾਰ ਦਾ ਮਤਲਬ ਹੈ, ਕਿਸੇ ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ ਜੀਨ ਦੀਆਂ ਦੋ 
ਕਾਪੀਆਂ ਬੀਮਾਰੀ ਜਾਂ ਲੱਛਣ ਦੇ ਵਿਕਸਿਤ ਹੋਣ ਲਈ ਲਾਜ਼ਮੀ ਤੌਰ 'ਤੇ ਮੌਜੂਦ 
ਹੋਣੀਆਂ ਚਾਹੀਦੀਆਂ ਹਨ। 

ਜੀਨਸ ਮਾਪਿਆਂ ਤਂੋ ਬੱਚਿਆਂ ਵਿਚ ਅੱਗੇ ਵੱਧਦੇ ਹਨ। ਸਾਡੇ ਸਾਰਿਆਂ ਵਿਚ 
ਹਰੇਕ ਜੀਨ ਦੀਆਂ ਦੋ ਕਾਪੀਆਂ ਹੰੁਦੀਆਂ ਹਨ, ਇੱਕ ਸਾਡੀ ਮਾਤਾ ਤਂੋ ਅਤੇ ਇੱਕ 
ਪਿਤਾ ਤਂੋ ਵਿਰਸੇ ਵਿਚ ਮਿਲਦੀ ਹੈ।

AKU ਵਿਰਸੇ ਵਿੱਚ ਕਿਵਂੇ ਮਿਲਦਾ ਹੈ

ਅਲਕੈਪਟਨੂਰੀਆ ਵਿਚ ਸ਼ਾਮਲ ਜੀਨ HGD ਜੀਨ ਹੈ।  ਤੁਹਾਨੰੂ 
ਅਲਕੈਪਟਨੂਰੀਆ ਹੋਣ ਲਈ ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ HGD ਜੀਨ (ਹਰੇਕ ਮਾਪੇ ਤਂੋ ਇੱਕ) 
ਦੀਆਂ ਦੋ ਕਾਪੀਆਂ ਵਿਰਸੇ ਵਿਚ ਮਿਲਣ ਦੀ ਲੋੜ ਹੰੁਦੀ ਹੈ। ਇਸਦੀ ਸੰਭਾਵਨਾਂ 
ਬਹੁਤ ਘੱਟ ਹੰੁਦੀ ਹੈ, ਇਸ ਕਰਕੇ ਬੀਮਾਰੀ ਕਾਫ਼ੀ ਵਿਰਲੀ ਹੰੁਦੀ ਹੈ – ਜੋ ਕਿ 
ਦੁਨੀਆਭਰ ਵਿਚ 250,000 ਤਂੋ 500,000 ਵਿਚਂੋ ਸਿਰਫ਼ 1 ਨੰੂ ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ 
ਕਰਦੀ ਹੈ।

ਅਲਕੈਪਟਨੂਰੀਆ ਤਂੋ ਪੀੜਿਤ ਮਾਪਿਆਂ ਵਿਚ ਆਮ ਤੌਰ 'ਤੇ ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ ਜੀਨ ਦੀ 
ਸਿਰਫ਼ ਇੱਕ ਕਾਪੀ ਹੰੁਦੀ ਹੈ। ਉਹਨਾਂ ਨੰੂ ‘ਸਿਹਤਮੰਦ ਵਾਹਕ’ ਕਿਹਾ ਜਾਂਦਾ ਹੈ 
ਅਤੇ ਉਹਨਾਂ ਵਿਚ ਅਵਸਥਾ ਦੇ ਕੋਈ ਚਿਨ੍ਹ  ਜਾਂ ਲੱਛਣ ਨਹੀਂ ਹੰੁਦੇ।

ਜੇਕਰ AKU ਦੇ ਕਿਸੇ ਦੋ ਸਿਹਤਮੰਦ ਵਾਹਕਾਂ ਦੇ ਬੱਚੇ ਹੰੁਦੇ ਹਨ ਤਾਂ ਉਹਨਾਂ ਦੇ 
ਹਰੇਕ ਬੱਚੇ ਦੀ:

•	 4 ਵਿੱਚਂੋ 1 (25%) AKU ਹੋਣ ਦੀ ਸੰਭਾਵਨਾ ਹੰੁਦੀ ਹੈ
•	 4 ਵਿੱਚਂੋ 1 (25%) AKU ਨਾ ਹੋਣ ਦੀ ਸੰਭਾਵਨਾ ਹੰੁਦੀ ਹੈ
•	 4 ਵਿੱਚਂੋ 2 (50%) ਵਾਹਕ ਹੋਣ ਦੀ ਸੰਭਾਵਨਾ ਹੰੁਦੀ ਹੈ

ਇੱਕੋ ਪਰਿਵਰਤਿਤ HGD ਜੀਨ ਦਾ ਸਿਹਤਮੰਦ ਵਾਹਕ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
ਸਧਾਰਨ HGD ਜੀਨ ਦੀਆਂ ਦੋ ਕਾਪੀਆਂ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
ਵਾਹਕ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
ਵਾਹਕ

ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
AKU ਤਂੋ ਪੀੜਿਤ ਹੈ। HGD ਜੀਨ  
ਦੀਆਂ ਦੋ ਪਰਿਵਰਤਿਤ ਕਾਪੀਆਂ

ਇੱਕੋ ਪਰਿਵਰਤਿਤ HGD ਜੀਨ ਦਾ ਸਿਹਤਮੰਦ ਵਾਹਕ



HGD ਜੀਨ ਦੀਆਂ 2 ਸਧਾਰਨ ਕਾਪੀਆਂ ਵਾਲਾ ਬਾਲਗ

ਜੇਕਰ AKU ਦੇ ਸਿਹਤਮੰਦ ਵਾਹਕ ਅਤੇ ਕਿਸੇ ਅਜਿਹੇ ਵਿਅਕਤੀ ਦੇ ਬੱਚੇ ਹੰੁਦੇ 
ਹਨ, ਜੋ ਅਵਸਥਾ ਦਾ ਵਾਹਕ ਨਹੀਂ ਹੈ, ਤਾਂ ਉਹਨਾਂ ਦੇ ਹਰੇਕ ਬੱਚੇ ਦੀ:
•	 2 ਵਿਚਂੋ 1 (50%) ਵਾਹਕ ਨਾ ਹੋਣ ਦੀ ਸੰਭਾਵਨਾ ਹੰੁਦੀ ਹੈ
•	 2 ਵਿਚਂੋ 1 (50%) ਵਾਹਕ ਹੋਣ ਦੀ ਸੰਭਾਵਨਾ ਹੰੁਦੀ ਹੈ

ਜੇਕਰ AKU ਤਂੋ ਪੀੜਿਤ ਕਿਸੇ ਵਿਅਕਤੀ ਅਤੇੇ ਕਿਸੇ ਅਜਿਹੇ ਵਿਅਕਤੀ ਦੇ ਬੱਚੇ 
ਹੰੁਦੇ ਹਨ, ਜੋ ਉਸ ਅਵਸਥਾ ਦਾ ਵਾਹਕ ਨਹੀਂ ਹੈ, ਤਾਂ ਉਹਨਾਂ ਦਾ ਹਰੇਕ ਬੱਚਾ 
AKU ਦਾ ਸਿਹਤਮੰਦ ਵਾਹਕ ਹੋਵੇਗਾ।

ਇੱਕੋ ਪਰਿਵਰਤਿਤ HGD ਜੀਨ ਦਾ ਸਿਹਤਮੰਦ ਵਾਹਕ

AKU ਤਂੋ ਪੀੜਿਤ ਵਿਅਕਤੀ HGD ਜੀਨ ਦੀਆਂ 2 ਸਧਾਰਨ ਕਾਪੀਆਂ ਵਾਲਾ ਬਾਲਗ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
HGD ਜੀਨ ਦੀਆਂ 2 ਸਧਾਰਨ ਕਾਪੀਆਂ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
ਵਾਹਕ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
HGD ਜੀਨ ਦੀਆਂ 2 ਸਧਾਰਨ ਕਾਪੀਆਂ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
ਵਾਹਕ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
ਵਾਹਕ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
ਵਾਹਕ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
ਵਾਹਕ

ਅਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ
ਵਾਹਕ



ਵਾਹਕ ਪਰੀਖਣ
ਜੇਕਰ ਤੁਹਾਡੇ ਰਿਸ਼ਤੇਦਾਰਾਂ ਵਿਚਂੋ ਕੋਈ ਇੱਕ AKU ਤਂੋ ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ ਹੈ ਜਾਂ AKU ਦਾ 
ਵਾਹਕ ਹੈ, ਤਾਂ ਤੁਸੀਂ ਅਤੇ ਤੁਹਾਡਾ ਜੀਵਨ ਸਾਥੀ ਇਸ ਅਵਸਥਾ ਦੇ ਵਾਹਕ ਲਈ 
ਪਰੀਖਣ ਕਰਵਾਉਣ ਯੋਗ ਹੋ ਸਕਦੇ ਹੋ। ਵਾਹਕ ਪਰੀਖਣ ਤੁਹਾਨੰੂ ਇਹਨਾਂ ਦੋ ਚੀਜ਼ਾਂ  
ਵਿਚਂੋ ਇੱਕ ਦੱਸ ਸਕਦਾ ਹੈ:

1.	 ਤੁਸੀਂ AKU ਦੇ ਵਾਹਕ ਨਹੀਂ ਹੋ। ਇਸ ਸਥਿਤੀ ਵਿਚ, ਇਸਦੀ ਕੋਈ 
ਸੰਭਾਵਨਾ ਨਹੀਂ ਹੈ ਕਿ ਤੁਹਾਨੰੂ AKU ਤਂੋ ਪੀੜਿਤ ਬੱਚਾ ਹੋਵੇਗਾ। 
ਅਜਿਹਾ ਤਾਂ ਵੀ ਹੋਵੇਗਾ, ਭਾਵਂੇ ਤੁਹਾਡਾ ਜੀਵਨ ਸਾਥੀ AKU ਦਾ 
ਵਾਹਕ ਹੈ ਜਾਂ ਨਹੀਂ।

2.	 ਤੁਸੀਂ AKU ਦੇ ਵਾਹਕ ਹੋ। ਜ਼ਿਆਦਾਤਰ, ਇਸ ਅਵਸਥਾ ਤਂੋ 
ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ ਬੱਚਾ ਹੋਣ ਦੀ ਉਦਂੋ ਵੀ ਘੱਟ ਸੰਭਾਵਨਾ ਹੰੁਦੀ ਹੈ ਜਦਂੋ ਕੋਈ 
ਇੱਕ ਸਾਥੀ ਵਾਹਕ ਹੋਵੇ। ਅਜਿਹਾ ਇਸ ਲਈ ਹੈ ਕਿਉਕਂ�ਿ ਉਹਨਾਂ ਦੇ 
ਬੱਚੇ ਨੰੂ ਅਵਸਥਾ ਹੋਣ ਦਾ ਜੋਖਮ ਸਿਰਫ਼ ਉਦਂੋ ਹੰੁਦਾ ਹੈ ਜੇਕਰ ਮਾਤਾ-
ਪਿਤਾ ਦੋਵਂੇ ਵਾਹਕ ਹੋਣ।

ਕੁਝ ਅਜਿਹੀਆਂ ਸਥਿਤੀਆਂ ਹੰੁਦੀਆਂ ਹਨ, ਜਿੱਥੇ ਸੰਭਾਵਨਾ ਵੱਧ ਹੋ ਸਕਦੀ ਹੈ, 
ਜੇਕਰ ਤੁਹਾਡੇ ਅਤੇ ਤੁਹਾਡੇ ਜੀਵਨ ਸਾਥੀ ਦੇ ਸਾਂਝੇ ਰਿਸ਼ਤੇਦਾਰ ਹਨ, ਜਿਵਂੇ ਕਿ 
ਦਾਦਾ-ਦਾਦੀ।

AKU ਇੱਕ ਵਿਰਲੀ ਅਨੁਵੰਸ਼ਿਕ ਅਵਸਥਾ ਹੈ, ਜਿੱਥੇ ਤੁਹਾਨੰੂ ਆਮ ਤੌਰ 'ਤੇ ਮਾਤਾ-
ਪਿਤਾ ਦੋਵਾਂ ਤਂੋ ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ ਜੀਨ ਵਿਰਸੇ ਵਿਚ ਮਿਲਣ ਦੀ ਲੋੜ ਹੰੁਦੀ ਹੈ। ਹਾਲਾਂਕਿ, 
ਬਹੁਤ ਘੱਟ ਸੰਖਿਆ ਵਿਚ ਅਜਿਹੇ ਲੋਕ ਹਨ, ਜਿਹਨਾਂ ਨੰੂ AKU ਹੰੁਦਾ ਹੈ, ਭਾਵਂੇ 
ਉਹਨਾਂ ਵਿਚ ਸਿਰਫ਼ ਇੱਕ ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ ਜੀਨ ਹੋਵੇ। ਇਹ ਬਹੁਤ ਹੀ ਜ਼ਿਆਦਾ ਵਿਰਲੀ 
ਹੈ, ਪਰੰਤੂ ਇੰਨੀ ਵੀ ਨਹੀਂ ਕਿ ਇਸ ਬਾਰੇ ਸੁਣਿਆ ਨਹੀਂ ਹੈ।

ਜੇਕਰ ਤੁਸੀਂ AKU ਹੋਣ ਜਾਂ ਵਾਹਕ ਹੋਣ ਬਾਰੇ ਚਿਤਿਤ ਹੋ ਤਾਂ ਆਪਣੇ ਜੀ.ਪੀ. ਨਾਲ 
ਗੱਲ ਕਰੋ। ਤੁਹਾਡਾ ਜੀ.ਪੀ. ਹੋਰ ਜਾਣਕਾਰੀ ਅਤੇ ਸਮਰਥਨ ਪੇਸ਼ ਕਰ ਸਕਦਾ ਹੈ 
ਅਤੇ ਤੁਹਾਨੰੂ ਕਿਸੇ ਢੱੁਕਵੀਂ ਮਾਹਰ ਸੇਵਾ ਕੋਲ ਭੇਜ ਸਕਦਾ ਹੈ।

ਸਮਰਥਨ ਅਤੇ 
ਉਪਯੋਗੀ ਪਤੇ

ਜੈਨੇਟਿਕ ਅਲਾਇੰਸ ਯੂ.ਕੇ. (Genetic Alliance UK) ਅਨੁਵੰਸ਼ਕ 
ਵਿਕਾਰਾਂ ਤਂੋ ਪ੍ਰ ਭਾਵਿਤ ਵਿਅਕਤੀਆਂ ਅਤੇ ਪਰਿਵਾਰਾਂ ਨੰੂ ਜਾਣਕਾਰੀ ਅਤੇ ਸਮਰਥਨ 
ਮੁਹੱਈਆ ਕਰਦਾ ਹੈ।
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