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आनुवंशिक स्थिशिय ं: ऑटोसोमल प्रमुख वंि नुक्रम के ब रे में सीखन 
(Genetic conditions: Learning about autosomal dominant inheritance) 

जीन वे शनरे्दि हैं जो आपके िरीर को बि िे हैं शक कैसे शवकशसि होन  है और क यय करन  है। वे कुकीज़ बन ने य  घर के

शलए बू्लशपं्रट बन ने की रेशसपी की िरह हैं। 

आपके प स लगभग हर जीन की 2 कॉशपय ं हैं। एक कॉपी अंडे से आिी है और एक उस िुक्र णु से आिी है शजसने आपको 

बन य  है। ऐसे हज रो ंजीन हैं जो स्व स्थ्य के शलए महत्वपूणय हैं। 

हम सभी के आनुवंशिक शनरे्दिो ंमें अंिर होि  है जो हमें एक-रू्दसरे से अलग बन ि  है। हम इन्हें वेररएंट कहिे हैं। इनमें से 

कई अंिर शकसी भी स्व स्थ्य समस्य  क  क रण नही ंबनिे हैं। इन्हें सौम्य वेररएंट कह  ज ि  है। लेशकन कभी-कभी हम रे 

आनुवंशिक शनरे्दिो ंमें अंिर स्व स्थ्य समस्य ओ ंक  क रण बन सकि  है। इन अंिरो ंको रोगजनक वेररएंट य  रोग पैर्द  करने 

व ले वेररएंट कह  ज ि  है। आनुवंशिक स्थिशिय ं अलग-अलग िरीको ंसे हो सकिी हैं, शजसमें यह भी ि शमल है शक आपके 

प स एक महत्वपूणय जीन में रोगजनक संस्करण है। 

ऑटोसोमल प्रमुख वंशानुक्रम 
(Autosomal dominant inheritance) 

ऑटोसोमल प्रमुख वंि नुक्रम एक िरह से संर्दशभयि करि  है शक एक आनुवंशिक स्थिशि हो सकिी है और इसे म ि -शपि  से 

बचे्च िक कैसे प ररि शकय  ज  सकि  है। ऑटोसोमल िब्द क  अर्य है शक यह स्थिशि शकसी को भी प्रभ शवि कर सकिी है, 

च हे उनक  शलंग कुछ भी हो। प्रमुख िब्द क  अर्य है शक जीन की केवल 1 कॉपी में स्थिशि होने के शलए एक रोगजनक 

संस्करण की आवश्यकि  होिी है। जीन की रू्दसरी कॉपी में रोगजनक संस्करण की आवश्यकि  नही ंहोिी है। 

ऑटोसोमल प्रमुख स्थितिय ां
(Autosomal dominant conditions) 

कई अलग-अलग ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशिय ं हैं जो हम रे स्व स्थ्य और शवक स को प्रभ शवि कर सकिी हैं। कुछ ऑटोसोमल 

प्रमुख स्थिशियो ंमें, संस्करण व ले सभी व्यस्थि स्थिशि शवकशसि करें गे। अन्य ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशियो ंमें, संस्करण व ले 

व्यस्थि स्थिशि शवकशसि कर सकिे हैं य  नही ंभी कर सकिे हैं। 

ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशिय ं लोगो ंको उनके जीवन के शवशभन्न चरणो ंमें प्रभ शवि कर सकिी हैं। स्थिशि के आध र पर, लक्षण 

जन्म से पहले य  जन्म के समय, बचपन में, शकिोर वि  में य  वयस्कि  में मौजूर्द हो सकिे हैं। ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशिय ं

एक ही पररव र के लोगो ंको अलग िरह से प्रभ शवि कर सकिी हैं। 

ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशियो ंके शलए आनुवंशिक परीक्षण उपलब्ध हो भी सकि  है और नही ंभी। स म न्य िौर पर, 

आनुवंशिक परीक्षण को स्थिशि के संकेिो ंऔर लक्षणो ंव ले लोगो ंके शलए य  एक ज्ञ ि रोगजनक संस्करण के क रण 

प ररव ररक इशिह स व ले लोगो ंके शलए म न  ज  सकि  है। 

माता-पिता से बचे्च में ऑटोसोमल प्रमुख स्थिपतयां कैसे िहंचती हैं 
(How autosomal dominant conditions are passed down from parent to child) 

यशर्द एक म ि -शपि  के प स एक ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशि है, िो उनके प स रोगजनक संस्करण के शबन  1 जीन और 

रोगजनक संस्करण के स र् 1 जीन है। प्रते्यक गभ यवि  में, बचे्च को अपने जैशवक म ि -शपि  के प्रते्यक जोडे के जीन से 1 

जीन शमलि  है। 

इसक  मिलब यह है शक प्रते्यक गभ यवि  में जह ं 1 म ि -शपि  में एक ऑटोसोमल प्रमुख आनुवंशिक स्थिशि होिी है, यह ं: 
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• 2 में से 1 की संभावना (य  50% संभ वन ) शक बचे्च को रोगजनक संस्करण के स र् जीन शवर सि में शमलेग । जब

बचे्च को यह जीन शवर सि में शमलि  है, िो वे ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशि शवकशसि करें गे य  स्थिशि शवकशसि होने क

खिर  बढ़ ज एग ।

• 2 में से 1 की संभावना (य  50% संभावना) शक बचे्च को रोगजनक संस्करण के शबन  जीन शवर सि में शमलेग ।

इसक  मिलब यह है शक बचे्च में ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशि नही ंहोगी और वह इसे भशवष्य की पीशढ़यो ंिक नही ं

पहंच  सकि  है।

म ि -शपि  यह शनयंशिि नही ंकर सकिे शक उनके बच्चो ंको कौन से जीन शर्दए ज िे हैं। एक आनुवंशिक स्थिशि होन , य  

आनुवंशिक स्थिशि के स र् एक बच्च  होन , शकसी व्यस्थि य  म ि -शपि  द्व र  शकए गए य  नही ंशकए गए कुछ भी के क रण 

नही ंहोि  है। ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशि को शवर सि में शमलने क  जोस्थखम भी इससे प्रभ शवि नही ंहोि  है: 

• म ि -शपि  य  बचे्च क  शलंग

• शकस म ि -शपि  के प स रोगजनक संस्करण है

• गभ यवि  से पहले य  उसके र्दौर न म ि -शपि  ने कुछ भी शकय  य  नही ंशकय

• शपछली गभ यवि  क  पररण म (एक ही 2 लोगो ंके बीच सभी गभयध रण में बचे्च को ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशि

शवर सि में शमलने की संभ वन  2 में से 1 (50%) होगी)

िहली बार आनुवंपशक संस्करण ढ ूँढना: डी नोवो वेररएंट 
(Finding a genetic variant for the first time: De novo variants) 

ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशि व ले व्यस्थि के प स स्थिशि क  प ररव ररक इशिह स हो भी सकि  है और नही ंभी। कुछ पररव रो ं

में, इस स्थिशि के शलए शजमे्मर्द र आनुवंशिक संस्करण पीशढ़यो ंसे पररव र में मौजूर्द है। रू्दसरी ब र, आनुवंशिक संस्करण 

पहली ब र शकसी व्यस्थि में प य  ज  सकि  है। इसे डे नोवो (य  "नय ") संस्करण कह  ज ि  है क्ोशंक यह म ि -शपि  से 

शवर सि में नही ंशमल  है और उस व्यस्थि में पहली ब र हआ है। एक ब र एक डी नोवो वैररएंट होने के ब र्द, उस व्यस्थि के 

प स अब अपने बचे्च को वैररएंट रे्दने की 50% संभ वन  है। 
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आनुवंपशक िरामशश 
(Genetic counselling) 

यशर्द आपके प स ऑटोसोमल प्रमुख स्थिशियो ंय  शवर सि के ब रे में कोई प्रश्न हैं, िो अपनी स्व स्थ्य सेव  टीम से ब ि करें। 

आनुवंशिक पर मिय उन व्यस्थियो ंके शलए उपलब्ध है शजनके प स आनुवंशिक स्थिशि है य  शजन्हें आनुवंशिक स्थिशि क  

खिर  हो सकि  है। एक आनुवंशिक पर मियर्द ि  आपके पररव र के इशिह स, आनुवंशिक परीक्षण शवकल्ो ंऔर स्क्रीशनंग 

शवकल्ो ंकी समीक्ष  कर सकि  है, और वे पररव रो ंऔर व्यस्थियो ंको उनके शनर्द न को सम योशजि करने में मर्दर्द कर 

सकिे हैं। अपने स्व स्थ्य सेव  प्रर्द ि  से पूछें  शक क्  आनुवंशिक पर मिय के शलए रेफरल आपके शलए सही हो सकि  है। 

24/7 नसश की सलाह और स्वास्थ्य से जुड़ी सामान्य जानकारी के पलए 811 िर Health Link को कॉल करें। 

अंपतम समीक्षा की गई: 23 अगस्त, 2024 

लेखक: क्लिननकल और मेटाबोनलक जेनेनटक्स प्रोग्राम (Clinical and Metabolic Genetics Program), Alberta 

Health Services 

यह स मग्री शकसी योग्य स्व स्थ्य शविेषज्ञ की सल ह क  शवकल् नही ंहै। यह स मग्री शसर्फय  स म न्य ज नक री रे्दने के शलए है और “जैस  

है”, “वैस  ही” के आध र पर उपलब्ध कर य  ज ि  है। यद्यशप ज नक री की सटीकि  की पुशि करने के शलए उशचि प्रय स शकए गए रे्, 

Alberta Health Services ऐसी ज नक री के शकसी शविेष उदे्दश्य के शलए सटीकि , शवश्वसनीयि , पूणयि , प्रयोज्यि  य  शफटनेस के 

रूप में कोई प्रशिशनशधत्व य  व रंटी, व्यि, शनशहि य  वैध शनक नही ंबन िी है। Alberta Health Services इन स मग्री के इसे्तम ल के 

शलए सभी रे्दयि ओ ंऔर ऐसे इसे्तम ल से उत्पन्न होने व ले शकसी भी र्द वे, क रयव ई, म ाँग य  मुकर्दमे को स्पि रूप से अस्वीक र करिी हैं। 




