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आनुवंशिक स्थिशिय ं: ऑटोसोमल रिसेशसव इनहेरिटेंस के ब िे में सीखन 
(Genetic conditions: Learning about autosomal recessive inheritance) 

जीन वे शनरे्दि हैं जो आपके ििीि को बि िे हैं शक कैसे शवकशसि होन  है औि क यय किन  है। वे कुकीज़ बन ने य  घि के शलए 

बू्लशरंट बन ने की िेशसपी की ििह हैं। 

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

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

हम सभी के आनुवंशिक शनरे्दिो ंमें अंिि होि  है जो हमें एक-रू्दसिे से अलग बन ि  है। हम इन्हें वेरिएंट कहिे हैं। इनमें से कई 

अंिि शकसी भी स्व स्थ्य समस्य  क  क िण नही ंबनिे हैं। इन्हें सौम्य वेरिएंट कह  ज ि  है। लेशकन कभी-कभी हम िे आनुवंशिक 

शनरे्दिो ंमें अंिि स्व स्थ्य समस्य ओ ंक  क िण बन सकि  है। इन अंििो ंको िोगजनक वेरिएंट य  िोग पैर्द  किने व ले वेरिएंट 

कह  ज ि  है। आनुवंशिक स्थिशिय ं अलग-अलग ििीको ंसे हो सकिी हैं, शजसमें यह भी ि शमल है शक आपके प स एक 

महत्वपूणय जीन की र्दोनो ंकॉशपयो ंमें एक िोगजनक संस्किण है। 

ऑटोसोमल रिसेससव इनहेरिटेंस 
(Autosomal recessive inheritance) 

ऑटोसोमल रिसेशसव इनहेरिटेंस एक ििीके से संर्दशभयि किि  है शक एक आनुवंशिक स्थिशि हो सकिी है औि इसे म ि -शपि  से 

उनके बच्ो ंिक कैसे पहंचिी है। ऑटोसोमल िब्द क  अर्य है शक यह स्थिशि शकसी को भी रभ शवि कि सकिी है, च हे उनक 

शलंग कुछ भी हो। रिसेससव िब्द क  अर्य है शक जीन की र्दोनो ंकॉशपयोकंो स्थिशि होने के शलए एक िोगजनक संस्किण की 

आवश्यकि  होिी है। 

ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशियो ंके स र्, यशर्द आपके प स िोगजनक संस्किण व ले जीन की केवल 1 कॉपी है, िो आपके प स 

स्थिशि नह ीं है। इसे व हक होन  कह  ज ि  है। अशिक ंि जीनो ंके शलए, एक व हक होने के न िे कोई व्यस्थिगि स्व स्थ्य 

जोस्थखम नही ंहोि  है, लेशकन इसक  मिलब यह है शक आप अपने बच्ो ंको िोगजनक संस्किण रे्द सकिे हैं। 

ऑटोसोमल रिसेससव स्थिसिय ां
(Autosomal recessive conditions) 

कई अलग-अलग ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशिय ं हैं जो हम िे स्व स्थ्य औि शवक स को रभ शवि कि सकिी हैं। ऑटोसोमल 

रिसेशसव स्थिशिय ं लोगो ंको उनके जीवन के शवशभन्न चिणो ंमें रभ शवि कि सकिी हैं। स्थिशि के आि ि पि, लक्षण गभ यवि  के 

र्दौि न य  जन्म के समय, बचपन में, शकिोि वि  में य  वयस्कि  में मौजूर्द हो सकिे हैं। ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशिय ं एक ही 

परिव ि के लोगो ंको अलग ििह से रभ शवि कि सकिी हैं। 

ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशियो ंके शलए आनुवंशिक पिीक्षण उपलब्ध हो भी सकि  है औि नही ंभी। स म न्य िौि पि, स्थिशि के 

संकेिो ंऔि लक्षणो ंव ले लोगो ंके शलए आनुवंशिक पिीक्षण पि शवच ि शकय  ज  सकि  है। इसे ड यग्नोस्थिक आनुवंशिक

परीक्षण कह  ज ि  है। आनुवंशिक पिीक्षण पि भी शवच ि शकय  ज  सकि  है यशर्द आपके प स ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि क  

प रिव रिक इशिह स है औि आप ज नन  च हिे हैं शक क्य  आपके प स इस स्थिशि व ल  बच्  हो सकि  है। इसे कैरियि 

आनुवंशिक परीक्षण कह  ज ि  है। व हक आनुवंशिक पिीक्षण आमिौि पि केवल 18 वर्य से अशिक उम्र के वयस्को ंके शलए 

शकय  ज ि  है। ऐस  इसशलए है क्योशंक व हको ंके शलए कोई शचशकत्स  हस्तके्षप नही ंहै, इसशलए आमिौि पि बचपन में पिीक्षण 

किने की आवश्यकि  नही ंहोिी है। 
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म ि -सिि  से बचे्च में ऑटोसोमल रिसेससव स्थिसिय ां कैसे िहांचिी हैं 
(How autosomal recessive conditions are passed down from parent to child) 

यसि 1 जैसवक म ि -सिि  की स्थिसि है औि िूसि  व हक नही ां है 

यशर्द 1 म ि -शपि  के प स एक ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि है, िो उनके प स एक िोगजनक संस्किण के स र् जीन की 

2 कॉशपय ं हैं। यशर्द रू्दसिे म ि -शपि  स्थिशि (अरभ शवि) के शलए व हक नही ंहैं, िो उनके प स एक ही जीन की 2 कॉशपय ं हैं 

शजनमें कोई िोगजनक संस्किण नही ंहै। रते्यक गभ यवि  में, बचे् को अपने जैशवक म ि -शपि  के रते्यक जोडे के जीन से 1 

जीन कॉपी शमलिी है। 

इसक  मिलब यह है शक रते्यक गभ यवि  में जह ं 1 म ि -शपि  में एक ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि होिी है औि 1 म ि -शपि  

उस स्थिशि के शलए व हक नही ंहोिे हैं, बचे् को िोगजनक संस्किण के स र् 1 जीन कॉपी औि िोगजनक संस्किण के शबन  1 

जीन कॉपी शवि सि में शमलेगी। बच्  स्थिशि क  व हक होग  लेशकन स्थिशि से रभ शवि नही ंहोग । 

 

यसि जैसवक म ि -सिि  िोनो ां व हक हैं 

यशर्द म ि -शपि  र्दोनो ंएक ही ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि के शलए व हक हैं, िो उनमें से रते्यक के प स जीन की 1 कॉपी होिी है 

शजसमें कोई िोगजनक संस्किण नही ंहोि  है, औि िोगजनक संस्किण के स र् जीन की 1 कॉपी होिी है। 

इसक  मिलब यह है शक रते्यक गभ यवि  में जह ं म ि -शपि  र्दोनो ंएक ही ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि के व हक होिे हैं, यह ं 

हो सकिी है शक: 

• 4 में से 1 की संभावना (य  25% संभ वन ) शक बचे् को जीन की 2 कॉशपय ं शवि सि में शमलेंगी, शजसमें कोई िोगजनक 

संस्किण (अरभ शवि) नही ंहोग । उन्हें इस स्थिशि क  खिि  नही ां होग  औि वे इस स्थिशि के व हक नही ां होगें। 

• 2 में से 1 की संभावना (य  50% संभ वन ) शक बचे् को िोगजनक संस्किण के शबन  जीन की 1 कॉपी औि िोगजनक 

संस्किण के स र् जीन की 1 कॉपी शवि सि में शमलेगी। वे स्थिशि के व हक होगें। 

• 4 में से 1 की संभावना (य  25% संभ वन ) शक बचे् को िोगजनक संस्किण के स र् जीन की 2 कॉशपय ं शवि सि में 

शमलेंगी। स्थिशि के आि ि पि, वे ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि शवकशसि कि सकिे हैं य  स्थिशि शवकशसि होने क  खिि  

बढ़ सकि  है। 

रभ शवि म ि -शपि  अरभ शवि म ि -शपि  

व हक 

बच्  
व हक 

बच्  

व हक 

बच्  
व हक 

बच्  
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यसि 1 जैसवक म ि -सिि  एक व हक है औि िूसि  व हक नही ां है 

यशर्द 1 म ि -शपि  एक ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि क  व हक है, िो उनके प स िोगजनक संस्किण के स र् जीन की 1 कॉपी 

है। यशर्द रू्दसिे म ि -शपि  व हक (अरभ शवि) नही ंहैं, िो उनके प स उस स्थिशि के शलए कोई िोगजनक संस्किण नही ंहै। 

इसक  मिलब यह है शक 1 व हक म ि -शपि  औि 1 अरभ शवि म ि -शपि  के बीच रते्यक गभ यवि  में, एक है: 

• 2 में से 1 की संभावना(य  50% संभ वन ) शक बचे् को िोगजनक संस्किण के शबन  जीन की 1 कॉपी औि िोगजनक 

संस्किण के स र् जीन की 1 कॉपी शवि सि में शमलेगी। वे स्थिशि के व हक होगें। 

• 2 में से 1 की संभावना(य  50% संभ वन ) शक बचे् को जीन की 2 कॉशपय ंशवि सि में शमलेंगी, शजसमें कोई िोगजनक 

संस्किण (अरभ शवि) नही ंहोग । उन्हें इस स्थिशि क  खिि  नही ां होग  औि वे इस स्थिशि के व हक नही ां होगें। 

 

व हक म ि -शपि  

अरभ शवि 

बच्  
व हक 

बच्  

व हक 

बच्  
रभ शवि 

बच्  

व हक म ि -शपि  

व हक म ि -शपि  

अरभ शवि 

बच्  
व हक 

बच्  
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बच्  

अरभ शवि 

बच्  

अरभ शवि म ि -शपि  
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म ि -सिि  यह सनयांसिि नही ां कि सकिे सक उनके बच्चोां को कौन से जीन सिए ज िे हैं 
(Parents cannot control what genes are passed on to their children) 

एक आनुवंशिक स्थिशि होन , य  आनुवंशिक स्थिशि के स र् एक बच्  होन , शकसी व्यस्थि य  म ि -शपि  द्व ि  शकए गए य  नही ं

शकए गए कुछ भी के क िण नही ंहोि  है। ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि को शवि सि में शमलने की संभ वन  भी इससे रभ शवि 

नही ां होिी है: 

• म ि -शपि  य  बचे् क  शलंग 

• शकस म ि -शपि  के प स िोगजनक संस्किण है 

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

• शपछली गभ यवि  क  परिण म (एक ही 2 लोगो ंके बीच सभी गभयि िण में बचे् को ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि शवि सि 

में शमलने य  नही ंशमलने की सम न संभ वन  होगी) 

आनुवांसिक िि मिश 
(Genetic counselling) 

यशर्द आपके प स ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशियो ंय  शवि सि के ब िे में कोई रश्न हैं, िो अपनी स्व स्थ्य सेव  टीम से ब ि किें। 

आनुवंशिक पि मिय उन व्यस्थियो ंके शलए उपलब्ध है शजनके प स आनुवंशिक स्थिशि है, शजन्हें आनुवंशिक स्थिशि क  खिि  हो 

सकि  है, य  शजनके प स ऑटोसोमल रिसेशसव स्थिशि क  प रिव रिक इशिह स हो सकि  है। एक आनुवंशिक पि मियर्द ि  

आपके परिव ि के इशिह स, आनुवंशिक पिीक्षण शवकल्ो ंऔि स्क्रीशनंग शवकल्ो ंकी समीक्ष  कि सकि  है, औि वे परिव िो ं

औि व्यस्थियो ंको उनके शनर्द न को सम योशजि किने में मर्दर्द कि सकिे हैं। अपने स्व स्थ्य सेव  रर्द ि  से पूछें  शक क्य  

आनुवंशिक पि मिय के शलए िेफिल आपके शलए सही हो सकि  है। 

24/7 नसश की सल ह औि स्व स्थ्य से जुड़ी स म न्य ज नक िी के सलए 811 िि Health Link को कॉल किें। 

अांसिम समीक्ष  की गई: 25 नवम्बि 2024 

लेखक: क्लिशनकल और मेटाबोशलक जेनेशटक्स प्रोग्राम (Clinical and Metabolic Genetics Program), Alberta Health 

Services 

यह स मग्री शकसी योग्य स्व स्थ्य शविेर्ज्ञ की सल ह क  शवकल् नही ंहै। यह स मग्री शसर्फय  स म न्य ज नक िी रे्दने के शलए है औि “जैस  है”, 

“वैस  ही” के आि ि पि उपलब्ध कि य  ज ि  है। यद्यशप ज नक िी की सटीकि  की पुशि किने के शलए उशचि रय स शकए गए रे्, Alberta 

Health Services ऐसी ज नक िी के शकसी शविेर् उदे्दश्य के शलए सटीकि , शवश्वसनीयि , पूणयि , रयोज्यि  य  शफटनेस के रूप में कोई 

रशिशनशित्व य  व िंटी, व्यि, शनशहि य  वैि शनक नही ंबन िी है। Alberta Health Services इन स मग्री के इसे्तम ल के शलए सभी रे्दयि ओ ं

औि ऐसे इसे्तम ल से उत्पन्न होने व ले शकसी भी र्द वे, क ियव ई, म ाँग य  मुकर्दमे को स्पि रूप से अस्वीक ि कििी हैं। 


