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आपने िभी अपने आप से सवाल किया है कि एि 
पररवार िे लोग एि जसेै कयों दिखत ेहैं? 

िीनस वे िानिारी रखती हैं िो उन गुणों और ववशेषताओ ंिा 
मनरा्डरण िरती हैं िो हमें दी िाती हैं, या हमारे माता-विता से 
हमें ववरासत में ममलती हैं। रक्त संबंमरयों में िाफी बडी संखया 
में समान िीनस साझा होते हैं। यही वह िारण है कि िररवार 
िे सदसयों में एि िसेै बाल और आखँों िे रंग िसैी समान 
ववशेषताएं हो सिती हैं।

AKU िो ऑटोसोमल ररसेमसव जसथिमत िहा िाता है। 
ऑटोसोमल ररसेमसव उन अनेि तरीिों में से एि है जिसमें 
िोई लक्षण, वविार या रोग िररवारों में आने वाली िीक़ियों में 
िाता है।

एि ऑटोसोमल ररसेमसव वविार िा अथि्ड है किसी प्रभाववत 
िीन िी दो प्रमतयां, उस रोग या लक्षण िे वविास िे मलए 
उिजसथित होने चाकहए। 

िीनस, माता-विता से बचचों िो हामसल होती हैं। हमारे िास 
प्रतयेि िीन िी दो प्रमतयां होती हैं, एि हमारी माँ से ववरासत 
में ममलती है तो दसूरी हमारे विता से।

AKU किस तरह से वंशानुगत होता है

अलिैिटनयरूरया (alkaptonuria) में शाममल िीन HGD 
िीन होता है।  अलिैिटनयरूरया (alkaptonuria) िे वविास 
िे मलए प्रभाववत HGD िीन िी दो प्रमतयों (माता-विता में से 
प्रतयेि से एि) िी िरूरत होती है। ऐसा होने िी संभावनाएं 
बेहद िम होती हैं, इसी िारण से यह रोग दलु्डभ है – िरूी 
दमुनया में 250,000 से 500,000 लोगों में 1 वयवक्त िो यह 
प्रभाववत िरता है।

अलिैिटनयरूरया (alkaptonuria) से प्रभाववत किसी वयवक्त 
िे माता-विता में आम तौर िर खदु प्रभाववत िीन िी एि 
प्रमत ही होगी। उनिो ‘सवसथि वाहि’ िहा िाता है और उनमें 
इस जसथिमत िे िोई भी मचह्न या लक्षण नहीं होंगे।

यकद AKU िे दो सवसथि वाहि िे आिसी बचचे हों तो प्रतयेि 
बचचे में:

• AKU होने िी 4 में 1(25%) िी संभावना होगी
• AKU ना होने िी 4 में 1 (25%) िी संभावना होगी
•	वाहि होने िी 4 में 2 (50%) िी संभावना होगी

मसंगल िररवमत्डत HGD िीन िा वाहि
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HGD िीन िी 2 सामानय प्रमतयों वाला वयसि

यकद AKU िे किसी सवसथि वाहि िे ऐसे बचचे हों िो समान 
जसथिमत िे वाहि ना होने वाले िे संसग्ड से हों तो प्रतयेि बचचे 
में:
•	वाहि ना होने िी 2 में 1 (50%) संभावना होगी
•	वाहि होने िी 2 में 1 (50%) संभावना होगी

यकद AKU से प्रभाववत वयवक्त िे किसी ऐसे वयवक्त िे साथि 
संसग्ड से बचचे हों िो समान जसथिमत िा वाहि ना हो तो 
उनिा होने वाला प्रतयेि बचचा AKU िा सवसथि वाहि होगा।

मसंगल िररवमत्डत HGD िीन िा वाहि

AKU से प्रभाववत वयवक्त HGD िीन िी 2 सामानय प्रमतयों वाला वयसि
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वाहि टेस्टंग
यकद आििे संबंमरयों में िोई एि AKU से प्रभाववत है या AKU 
िा वाहि है तो आि व आििे िाट्डनर इस जसथिमत िे मलए 
वाहि टेजसटंग िराने में सक्षम हो सिते हैं। वाहि टेजसटंग 
मनमन दो चीज़ों में से एि िे बारे में आििो बता सिती है:

1.	 आि AKU िे वाहि नहीं हैं। इस मामले में, इस 
बात िी िोई संभावना नहीं है कि आििो AKU से 
प्रभाववत बचचा हो। यह जसथिमत तब भी हो सिती है 
चाहे आििा िाट्डनर AKU िे वाहि हो या नहीं।

2.	आि AKU िे वाहि हैं। अमरिांश बार, िाट्डनरों में 
से किसी एि िे वाहि होने िे बाविदू, बचचे िे इस 
जसथिमत से प्रभाववत होने िी िाफी िम संभावना 
होती है। ऐसा इसमलए कयोंकि उनिे बचचे में यह 
िोजखम िेवल तब होगा िब माता-विता दोनो 
वाहि होंगे।

िुछ ऐसी िररजसथिमतयां है िहां िर इस बात िी संभावनाएं 
अमरि हो सिती हैं यकद आि और आििे िाट्डनर िे संबंरी 
िसेै दादा-दादी/नाना-नानी साझे हों।

AKU एि दलु्डभ जसथिमत है िहां िर आि आम तौर आििो 
अिने माता-विता दोनो से प्रभाववत िीन ममले। हालांकि, AKU 
से प्रभाववत लोगों िी संखया बेहद िम है, कफर भी उनिे िास 
िेवल एि प्रभाववत िीन होता है। यह बेहद दलु्डभ है लेकिन 
अनसनुा नहीं है।

यकद आि AKU होने या वाहि होने िो लेिर मचंमतत हों तो 
अिने GP से बात िरें। आििे GP अमरि िानिारी व सिोट्ड 
दे सिते हैं और आििो एि उियकु्त ववशेषज्ञ सेवा िो रेफर िर 
सिते हैं।

सपोट्ट और 
उपयोगी पते

Genetic Alliance UK आनुवांमशि वविारों से प्रभाववत 
वयवक्तयों व िररवारों िो िानिारी व सिोट्ड प्रदान िरता है।
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