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सबसे पहलेे,तथ्य जाानेंं...

1 अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (AT) एक जन्�जात रक्त वि�कार हैै। AT हैोनेे के लिलेए 
आपको �ाता-मिपता दोोनेा� सेी एक जीने (�ंशााणुु) परिर�ततने मि�लेनेा चााहिहैए। 

2 याहिदो आपको �ाता-मिपता �� सेी विकसीी एक सेी जीने परिर�ततने मि�लेता हैै, तो आप 
एक �ाहैक हंै लेेविकने आपको याहै वि�कार नेहैं हैै। याहिदो आपका जी�ने-सीाथैी भीी 
एक रोग�ाहैक हैै, तो आपके बच्चाे को AT हैोनेे की संीभीा�नेा हैै।

3 AT सीबसेी अधि�क दोक्षि�णु-पू�त और दोक्षि�णु एलिशायाा, अफ्रीीका, �ध्या-पू�त और 
भीू�ध्या-सीागर �ेत्र के �ंशाज लेोगा� �� पायाा जाता हैै।

4 AT �� दोो जोड़ीी जीने शाामि�ले हैोते हंै - आप �� एक, दोो, तीने याा चाार जीने 
परिर�ततने �ौजूदो हैो सीकते हंै। जीने परिर�ततनेा� के भीी वि�भिभीन्न प्रकार हैोते हंै - जीने 
याा तो अनुेपस्थि�थैत हैो सीकता हैै याा �वितग्र�त। 

5 आपका AT विकतनेा गंभीीर हैै, याहै आपके जीने परिर�ततनेा� की संीख्याा और प्रकार 
पर विनेभीतर करता हैै। 

6 AT �ेजर (चाार जीने परिर�ततने) आ�तौर पर विबनेा चिचाविकत्सीकीया है�त�ेप के जन्� 
सेी पहैलेे हैी याा तुरंत बादो घाातक हैोता हैै। याहै वि�कार जी�ने भीर रहैता हैै लेवेिकने 
अब उपचाार के सीाथै इसेी विनेयांत्रणु �� रखाा जा सीकता हैै।

इस पुस्ति�तकाा से आपकाो AT काो समझनेंे मं सहायता मिमलेेगीी ताकिका आप 
अपनेंे कि�काार और इसकेा उपचाार केा बारे मं अपनेंी चिचाकिकात्सा टीीम से बात 
कार सकंा। 
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रोविगयाा� के लिलेए Fast Facts

अल्फाा थैैलेेसीमिमया क्या होता ह?ै
थैै�ेसीीमि�योंं एके जन्�जंत गि�केंरो हैै। योंहै लेाले रक्त काोशि�कााआं केो प्रभांगि�त 
केरोतं हैै। इसीकेे दोो �ुख्यों प्रकेंरो हैं:अल्फां थैै�ेसीीमि�योंं (AT) औरो बीीटां थैै�ेसीीमि�योंं 
(BT)। योंहै पुुस्ति�तकें AT केे बींरेो �� हैै।

AT ��, शरोीरो ���थै हीमोग्लेोकिबनें (Hb) पुयोंं�प्त �ंत्रां �� नहैं बीनंतं हैै औरो 
�ं� रोक्त केोलिशकेंएँ बीहुत के� हैोती हैं। Hb �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� �� पुंयोंं जंने 
�ं�ं प्रोटाीन हैोतं हैै जो उन्है� शरोीरो �� ऑक्सीीजन पुहुचँांने �� सीक्ष� बीनंतं हैै। 

फेफड़े

अ��थ म�जा

�व�थ लाल र�त को�शकाएँ
र�त 
वा�हका

ऑ�सीजन 
अणु

हीमो�लो�बन

जैसे-जैसे लाल र�त को�शकाएँ 
फेफड़ा� से गुजरती ह�, तो ऑ�सीजन 
को�शकाआ� म� मौजूद हीमो�लो�बन 
नामक अणु से जुड़ जाती है

�फर लाल 
र�त 
को�शकाएँ 
ऑ�सीजन को 
पूरे शरीर म� 
प�चँाकर इसे 
छोड़ती ह�

�व�थ लाल र�त को�शकाएँ अ��थ 
म�जा म� बनती ह� (ह��या� के अंदर 
पाइ जाने वाली �पंज जैसी साम�ी)

3

1

2
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अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (Alpha Thalassemia)

हीमोग्लेोकिबनें ठीीका से क्यां नेंहं बनेंता ह?ै
Hb �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� �� स्थि�थैत प्रोटाीन अणुु हैोतं हैै जो फेाफाड़ोंं� सीे शरोीरो केे 
ऊतकें� तके ऑक्सीीजन पुहुचँांतं हैै। केंबी�न डांइऑक्सींइडा केो भाी Hb द्वांरों ऊतकें� 
सीे �ंपुसी फेाफाड़ोंं� तके पुहुचँांयोंं जंतं हैै। Hb �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� केी ओंकृेगित 
केो बीनंए रोखने �� सीहैंयोंतं केरोतं हैै। 

सीं�ंन्यों �यों�के Hb चांरो प्रोटाीन केड़िड़ोंयोंं� सेी बीनं हैोतं हैै - दोो अल्फां केड़िड़ोंयोंंँ औरो 
दोो बीीटां केड़िड़ोंयोंंँ। योंड़िदो ओंपुकेो AT हैै, तो ओंपुकें शरोीरो योंं तो असीं�ंन्यों अल्फां 
केड़िड़ोंयोंंँ बीनंतं हैै योंं उन्है� पुयोंं�प्त �ंत्रां �� नहैं बीनंतं, जिजसी केंरोणु ओंपु ���थै Hb 
केी पुयोंं�प्त �ंत्रां नहैं बीनं पुंते।

जबी ���थै �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� औरो Hb केी पुयोंं�प्त �ंत्रां न हैो, तो 
ऑक्सीीजन शरोीरो केे ऊतकें� तके नहैं पुहुचँाती, औरो व्यस्थिक्त के�ज़ोोरोी, थैकेंन औरो 
सींँसी �ेने �� केठि�नंइ� �हैसूीसी केरो सीकेतं हैै। इसीे एनेंीमिमया (रोक्तंल्पुतं) केहैं 
जंतं हैै। योंहै हैल्कें योंं �ंभाीरो हैो सीकेतं हैै। �ंभाीरो एनीमि�योंं सीे अं�ं� केो हैंगिन पुहुचँा 
सीकेती हैै औरो योंहै घांतके हैो सीकेतं हैै।

अ�फा 
कड़ी
आयरन

हीम 
समूह

बीटा कड़ी

बीटा 
कड़ी

��येक लाल र�त को�शका म� 25 
करोड़ से अ�धक Hb अणु होते ह�

लाल र�त को�शका

अनव�लत पॉलीपे�टाइड कड़ी

अमीनो ए�सड

अ�फा 
कड़ी
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रोविगयाा� के लिलेए Fast Facts

AT किकास काारण होता ह ैऔर किकासकाो होता ह?ै
AT एके आनेंु�ंशि�का कि�काार हैै। उसीकें �त�बी हैै गिके योंहै एके योंं अधि�के जाीनें �� 
पुरिरो�त�न (उत्परिर�ततनें) केे केंरोणु हैोतं हैै। पुरिरो�त�न गि�भिभान्न प्रकेंरो केे हैो सीकेते हैं 
- कुेछ केे केंरोणु Hb केी अल्फां केड़िड़ोंयोंंँ पुूरोी तरोहै अनुपुस्थि�थैत हैोती हैं, जबीगिके अन्यों 
केे केंरोणु अल्फां केड़िड़ोंयोंं� कें उत्पुंदोन के� हैो जंतं हैै।

AT गि�श्व केे कुेछ क्षेत्रां� �� अधि�के सीं�ंन्यों हैै जहैंँ ��ेरिरोयोंं केी सी��योंं हैै, योंं रोहैी 
हैै (जैसीे �ध्यों पुू��, उत्तरोी अफ्रीीकें, भांरोत औरो दोजिक्षणु-पुू�� एलिशयोंं) औरो उन �ो�ं� 
�� जिजनकेे पुू��ज इन क्षेत्रां� सेी थैे। एसेीं इसीलि�ए हैै क्योंं�गिके जो जीन पुरिरो�त�न AT कें 
केंरोणु हैोते हैं, �े ��ेरिरोयोंं सीे भाी कुेछ सुीरोक्षं प्रदोंन केरोते हैं। 

सी�यों केे सींथै-सींथै, जनसींख्योंं �� AT जीन पुरिरो�त�न �ं�े �ो�ं� कें अनुपुंत 
बीढ़तं �योंं हैै, औरो जैसीे-जैसीे �ो� गि�श्व भारो �� प्र�ंसी केरो रोहैे हैं, AT अन्यों क्षेत्रां� �� 
भाी अधि�के सीं�ंन्यों हैोतं �योंं हैै। 

मेरे प्रश्न

AT के कारणु के बारे �� आपके जो भीी प्रश्न हैा�, उने पर अपनेे डॉॉक्टर सेी चाचाात 
करनेे के लिलेए लिलेखा कर रखा�।

 
 

© S. Karger Publishers Ltd 2025



अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (Alpha Thalassemia)

5

AT केा प्रकाार
ओंपुकेो गिकेसी प्रकेंरो कें AT हैै औरो योंहै ओंपुकेो कैेसीे प्रभांगि�त केरोतं हैै, योंहै इन 
बींतं� पुरो गिनभा�रो केरोतं हैै: 
• गिकेतने औरो केौन सीे जीन पुरिरो�र्तितित हुए हैं  
• प्रभांगि�त हुए जीन कें सींयोंोजन
• क्योंं प्रत्योंेके प्रभांगि�त जीन पुूरोी तरोहै अनुपुस्थि�थैत हैै योंं क्षगितग्र�त हैै।

AT केा चाार प्रकाार
किबनेंा लेक्षण काा रोगी�ाहका। रोक्त पुरोीक्षणु ओं� तौरो पुरो सीं�ंन्यों हैोते हैं। ओं�तौरो 
पुरो ओंपु�� केोइ� �क्षणु नहैं हैं��े, पुरंोतु ओंपुसेी क्षगितग्र�त जीन ओंपुकेे बीच्चेा �� जं 
सीकेतं हैै।

अल्फाा थैैलेेसीमिमया माइनेंर/संकेात। ओंपुकेो छोटाी �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� �ं�ं 
हैल्कें एनीमि�योंं हैो सीकेतं हैै, जिजसीे ��ती सीे ओंयोंरोन केी के�ी �ं�ं एनीमि�योंं 
सी�झां जं सीकेतं हैै। दोो जीन प्रभांगि�त हैोते हैं।

हीमोग्लेोकिबनें H (HbH) AT। केे�� एके केंयों�शी� अल्फां जीन �ौजूदो हैोतं हैै। 
ओंपुकेो �ध्यों� सीे �ंभाीरो एनीमि�योंं हैो सीकेतं हैै। ओंपुकेो AT �ेजरो सीे ग्र�त बीच्चां हैोने 
कें अधि�के जोखिख� हैै।

अल्फाा थैैलेेसीमिमया मेजार। सीभाी चांरो जीन अनुपुस्थि�थैत हैं। इसीकेे केंरोणु �ंभाीरो 
एनीमि�योंं हैोतं हैै। अधि�केंंश �ं��ं� ��, इसी गि�केंरो सीे ग्र�त लिशशु केी जन्� सीे पुहै�े 
�ौत हैो जंती हैै, योंड़िदो �भां�शयों �� हैी उपुचांरो न गिकेयोंं जंए।

ओंपु जीन औरो ओंनु�ंलिशके गि�रोंसीत केे बींरेो �� पृुष्ठ 6 पुरो अधि�के जंनकेंरोी पुढ़ 
सीकेते हंै।

मेरे AT काा प्रकाार

अपनेे डॉॉक्टर सेी पूछें�  विक आपको विकसी प्रकार का AT हैै।  
इसेी याहैा� नेोट कर ले�।

जीने परिर�ततनेा� के बारे �� पृष्ठ 7 पर और जानेकारी पढ़ें�।
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रोविगयाा� के लिलेए Fast Facts

जाीनें ए�ं आनेंु�ंशि�का कि�रासत
 क्रोोमोसोम (�ुणुसीूत्रां�) पुरो जीन �ंड़िहैत हैोते हैं। है�ंरेो शरोीरो केी प्रत्योंेके केोलिशकें �� 
23 जोड़ोंी क्रोो�ोसीो� हैोते हैं – योंंनी कुे� 46 क्रोो�ोसीो�। प्रत्योंेके क्रोो�ोसीो� पुरो 55 
सीे 20,000 जीन �ौजूदो हैोते हैै। 

जीन भाी जोड़िड़ोंयोंं� �� हैोते हैं। ओंपु इनकेी एके प्रगित �ंतं सीे औरो एके प्रगित मिपुतं 
सीे प्रंप्त केरोते हैं। जीनकेी एके जोड़ोंी क्रोो�ोसीो� केी एके जोड़ोंी पुरो �ंड़िहैत हैोती 
हैै (प्रत्योंेके क्रोो�ोसीो� पुरो एके जीन)। जीन केी प्रत्योंेके जोड़ोंी �� एके प्रोटाीन बीनंने 
कें केोडा हैोतं हैै। प्रोटाीन,  एमिमनेंो एशिसड नं�के रोंसींयोंगिनके गिन� �ंणु इकेंइयोंं� केी 
केड़िड़ोंयोंंँ हैोती हैं औरो योंे शरोीरो केे कें� केरोने केे लि�ए अत्योंं�श्योंके हैं।

सी�ग्र रूपु सीे, ओंपुकेे जीन �� ओंपुकेे पुूरेो शरोीरो केी �खृि�, गि�केंसी औरो केंयों� केी 
रूपुरेोखं हैोती हैै।

इसमं काौनें-काौनें से जाीनें �ामिमले होते ह?ं
Hb अल्फां केड़िड़ोंयोंं� कें उत्पुंदोन दोो जोड़ोंी जीन – HBA1 औरो HBA2 द्वांरों 
गिनयोंंगित्रात हैोतं हैै। उनकेे द्वांरों �ंड़िहैत केोडा एके सी�ंन हैं। 

�ोमोसोम डी एन ए क� ब�त लंबी ल�ड़याँ होती ह�
16p13.3

डीएनए

जीन डी एन ए क� ल�ड़याँ होती ह� �जनम� जेने�टक 
जानकारी होती है HBA1 और HBA2 जीन Hb क� 
अ�फा क�ड़याँ बनाने क� �हदायत� देते ह� 

एक जीन उ�प�रवतर्न 
जीन के भीतर डी एन ए 
अनु�म म� होने वाला 
कोइ प�रवतर्न है
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हैरो व्यस्थिक्त प्रत्योंेके जीन केी एके प्रगित अपुने 
मिपुतं सीे औरो एके प्रगित अपुनी �ंतं सीे प्रंप्त केरोतं 
हैै। इसीकें अथै� हैै गिके चांरो जीन प्रगितयोंंँ हैोती हैं 
जिजनकेे केंरोणु AT हैोने केी संीभां�नं हैोती हैै:
• दोो HBA1 जीन
• दोो HBA2 जीन।

कि�लेोपी ए�ं अकि�लेोपी जाीनें परिर�ततनें। 
AT �� जीन पुरिरो�त�न केे दोो �हैत्�पुूणु� प्रकेंरो हैं।
• योंड़िदो केोइ� जीन पुूरोी तरोहै सीे अनुपुस्थि�थैत हैो, तो 

इसीे कि�लेोपी थैैलेेसीमिमया केहैं जंतं हैै।
• योंड़िदो जीन अनुपुस्थि�थैत नहैं हैै �ेगिकेन क्षगितग्र�त 

हैो, तो इसीे अकि�लेोपी थैैलेेसीमिमया केहैं जंतं 
हैै। गि��ोपुी पुरिरो�त�नं� केी तु�नं �� अगि��ोपुी 
जीन पुरिरो�त�नं� सीे अधि�के �ंभाीरो �क्षणु उत्पुन्न 
हैोते हैं।

जाीनें परिर�ततनेंां काा �थैानें। योंड़िदो ओंपु�� 
दोो जीन पुरिरो�त�न हैं, तो दोोनं� अनुपुस्थि�थैत 
योंं क्षगितग्र�त जीन एके हैी क्रोो�ोसीो� पुरो 
हैो सीकेते हैं। इसीे 'लिसीसी' उत्पुरिरो�त�न (जीन 
पुरिरो�त�न) केहैं जंतं हैै। ओंपु अपुने नोट्ासी �� 
इसीे aa/-- केे रूपु �� लि�खं हुओं देोख सीकेते 
हैं। 

योंं प्रत्योंेके क्रोो�ोसीो� पुरो एके-एके जीन 
पुरिरो�त�न हैो सीकेतं हैै। इसेी 'टंांंसी' उत्पुरिरो�त�न 
केहैं जंतं हैै। ओंपु अपुने नोट्ासी �� इसेी 
a-/a- केे रूपु �� लि�खं हुओं देोख सीकेते हैं।

मातासे �ोमोसोम�पतासे �ोमोसोम

HBA1

HBA2

HBA1

HBA2

�सस ट�ांस
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अपनेंे डॉक्टीर से काह.ं.. 

...विक विनेशााने लेगाए�  विक आपके विकतनेे जीने 
परिर�ततने हंै और �े कहैा� स्थि�थैत हंै।

अपनेंे कि�काार केा बारे मं अधि�का जाानेंनेंा आ�श्यका क्यां ह?ै
योंड़िदो ओंपु �भा��ती हैं योंं �भा��ती हैोने केी योंोजनं बीनं रोहैी हैं, तो अपुनी ओंनु�ंलिशके 
स्थि�थैगित केे बींरेो �� अधि�के जंननं ओं�श्योंके हैै। अधि�के जंनने कें अथै� हैै गिके ओंपु 
अपुने अजन्�े बीच्चेा केो हैोने �ं�े जोखिख�ं� केे बींरेो �� बीेहैतरो जंनकेंरोी रोखती हैं।

�ंतं-मिपुतं केे लि�ए योंहै जंननं ओं�श्योंके हैै गिके जीन पुरिरो�त�न एके हैी क्रोो�ोसीो� 
पुरो हैं योंं अ��-अ�� क्रोो�ोसीो� पुरो।

अपुने जीन पुरिरो�त�नं� केे बींरेो �� अपुने डाॉक्टारो सेी पुूछ�  औरो इसी पुृष्ठ केे शीर्ष� पुरो 
ड़िदोए �ए बीॉक्सी �� उसी जंनकेंरोी केो लि�ख�।

जीन प�रवतर्न आगे पढ़� पृ� 9एक

जीन प�रवतर्नदो आगे पढ़� पृ� 10

जीन प�रवतर्नतीन आगे पढ़� पृ� 14

जीन प�रवतर्नचार आगे पढ़� पृ� 20

आगे के पृ�ा� म� �व�तार से बताया गया है �क यह �भ� प�रवतर्न �या ह� और 
उनका आप पर और आपके प�रवारपर �याअसर पड़ सकता है।

 
 

© S. Karger Publishers Ltd 2025



अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (Alpha Thalassemia)

9

एका जाीनें परिर�ततनें
योंड़िदो ओंपु�� केे�� एके AT जीन पुरिरो�त�न हैै, तो ओंपुकेो किबनेंा लेक्षण काा  
रोगी�ाहका केहैं जंतं हैै।  इसेी AT मिमकिनेंमा भाी केहैं जंतं हैै।

इसकाा क्या अथैत ह?ै
ओंपु�� AT केे केोइ� सींकेेत नहैं हैं��े औरो इसीसेी सींबींधि�त केोइ� ��ं�थ्यों सी��योंंएँ 
नहैं हैं��ी। 

यदि� आप रोगी�ाहका ह ंऔर आपकाा बच्चाा किकासी एसेे व्यक्तिक्त से होता ह ैजाो 
खुु� भीी रोगी�ाहका ह,ै तो हैरो �भां���थैं केे लि�ए:
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� AT कें सींकेेत हैो�ं (दोो जीन 

पुरिरो�त�न, पुृष्ठ 9 देोख�)
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु गिबीनं �क्षणु कें रोो��ंहैके हैो�ं 

(एके जीन पुरिरो�त�न)
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� केोइ� जीन पुरिरो�त�न नहैं हैो�ं।

बीहुत दु��भा स्थि�थैगित ��, औरो केे�� कुेछ गि�शेर्ष प्रकेंरो केे जीन पुरिरो�त�नं� केे 
सींथै, AT सीे ग्र�त बीच्चां हैोने केी सींभां�नं हैोती हैै।

अ�भा�वत 
ब�चा

AT संकेत ब�चा

�बना ल�ण का रोगवाहक �पता �बना ल�णक� रोगवाहक माता

�बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा

�बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा
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�ो जाीनें परिर�ततनें
योंड़िदो ओंपु�� दोो जीन पुरिरो�त�न हैं, तो �ंनं जंतं हैै ओंपुकेो AT संकेात  हैै, जिजसीे AT 
माइनेंर भाी केहैं जंतं हैै। 

इसकाा क्या अथैत ह?ै
दोो जीन पुरिरो�त�न �ं�े अधि�केंंश �ो�ं� केो हैल्कें एनेंीमिमया (���थै �ं� रोक्त 
केोलिशकेंओं� केी के�ी) केे लिसी�ं AT सेी सींबींधि�त केोइ� �ंभाीरो ��ं�थ्यों सी��योंंएँ नहैं 
हैोती हैं। एनीमि�योंं केे केंरोणु थैकेंन हैो सीकेती हैै, गि�शेर्ष रूपु सीे व्यंयोंं� केे बींदो 
(पुृष्ठ 29 देोख�)।

�ंइक्रोो�केोपु �� देोखने पुरो, ओंपुकेी �ं� रोक्त केोलिशकेंएँ सीं�ंन्यों सीे छोटाी 
ड़िदोखंइ� दो��ी। डाॉक्टारो छोटाी �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� केो माइक्रोोसाइटीोशिसस केहैते 
हंै। योंहै केोलिशकेंएँ Hb केी के�ी केे केंरोणु एसेीी ड़िदोखंइ� देोती हैं।

महत्�पूणत: याहिदो आपको एनेीमि�याा हैै, तो सीुविनेभि�त कर� विक आपके 
डॉॉक्टर कोपता हैो विक आप�� AT संीकेत �ौजूदो हैै (याा याहिदो आपकी 
जा�चा नेहैं हुइत हैै, तो आपके परिर�ार �� थैैलेेसीीमि�याा हैै)। याहिदो डॉॉक्टर 
को याहै पता ने हैो, तो �है आपके एनेीमि�याा के लिलेए आयारनेसीप्लेी��ट 
लिलेखा सीकता हैै, परंतु याहिदो आपको AT हैै तो आपको इसीकी विबल्कुले 
आ�श्याकता नेहैं हैै क्याा�विक आप�� 'आयारने अधि�भीार' उत्पन्न हैो 
सीकता हैै। आयारने अधि�भीार हैाविनेकारक हैोता हैै (पृष्ठ 33 देोखा�)।

अक्सर उपयोगी किकाए जाानेंे �ालेे �ब्�

माइक्रोोसाइटीोशिसस शाब्दो असीा�ान्या रूप सेी छेंोटी लेाले रक्त 
कोलिशाकाआ� का �णुतने करनेे के लिलेए उपयाोग विकयाा जाता हैै।

सामा�य लाल र�त को�शकाएँ माइ�ोसाइ�टक लाल र�त को�शकाएँ
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अ�भा�वत 
ब�चा

अ�भा�वत 
ब�चा

AT संकेत ब�चा AT संकेत ब�चा

AT संकेत �पता
दो जीन प�रवतर्न 

(एक ही �ोमोसोम पर)

अ�भा�वत माता

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)

जबी माता-मिपता मं से किकासी एका केा एका ही क्रोोमोसोम पर �ो जाीनें परिर�ततनें 
हां और दूसरे मं काोइत जाीनें परिर�ततनें नें हो, तो प्रत्योंेके �भां���थैं ��:
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� AT कें सींकेेत हैो�ं (दोो जीन 

पुरिरो�त�न)
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� केोइ� जीन पुरिरो�त�न नहैं हैो�ं।
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यदि� �ोनेंां माता-मिपता केा एका ही क्रोोमोसोम पर �ो जाीनें परिर�ततनें हां, तो 
प्रत्योंेके �भां���थैं ��:
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� AT �ेजरो कें सींकेेत हैो�ं (चांरो जीन 

पुरिरो�त�न)
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� एके हैी क्रोो�ोसीो� पुरो दोो जीन 

पुरिरो�त�न केे सींथै AT कें सींकेेत हैो�ं
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� केोइ� जीन पुरिरो�त�न नहैं हैो�ं।

AT मेजर ब�चा AT संकेत ब�चा AT संकेत ब�चा अ�भा�वत 
ब�चा

AT संकेत �पता AT संकेत माता

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)

चार जीन प�रवतर्न दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)
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यदि� माता-मिपता मं से किकासी एका केा प्रत्येका क्रोोमोसोम पर जाीनें परिर�ततनें हां 
परंतु दूसरे मं काोइत जाीनें परिर�ततनें नें हो, तो प्रत्योंेके बीच्चां रोो��ंहैके हैो�ं।

यदि� �ोनेंां माता-मिपता केा प्रत्येका क्रोोमोसोम पर जाीनें परिर�ततनें हा,ं तो प्रत्योंेके 
बीच्चेा �� AT सींकेेत हैं��े।

�बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा

AT संकेत �पता अ�भा�वत माता

दो जीन प�रवतर्न 
(��येक �ोमोसोम 

पर एक-एक)

�बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा

�बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा

�बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा

AT संकेत ब�चा AT संकेत ब�चा AT संकेत ब�चा AT संकेत ब�चा

AT संकेत �पता AT संकेत माता
दो जीन प�रवतर्न 

(��येक �ोमोसोम 
पर एक-एक)

दो जीन प�रवतर्न 
(��येक �ोमोसोम 

पर एक-एक)

दो जीन प�रवतर्न (��येक 
�ोमोसोम पर एक-एक)
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तीनें जाीनें परिर�ततनें
योंड़िदो ओंपु�� तीन जीन पुरिरो�त�न हैं, तो ओंपुकेो हीमोग्लेोकिबनें H AT (HbH AT) 
हैै। 

इसकाा क्या अथैत ह?ै
ओंपुकेो अनुभा� हैोने �ं�े �क्षणु औरो जठिटा�तंएँ ओंपुकेे जीन पुरिरो�त�न केे प्रकेंरो 
पुरो गिनभा�रो केरो��े। 

अनुपुस्थि�थैत AT जीन (कि�लेोपी HbH) �ं�े �ो�ं� केी तु�नं �� अकि�लेोपी 
HbH �ं�े �ो�ं� �� अधि�के �ंभाीरो रोो� हैोने केी प्र�लृित्त हैोती हैै।

ओंपुकेो है�कें एनीमि�योंं हैो सीकेतं हैै योंं योंहै इतनं �ंभाीरो हैो गिके छोटाी ओंयोंु सीे 
हैी गिनयोंमि�त रक्त आ�ानें (खून चाढ़ंने) केी ओं�श्योंकेतं पुड़ोंे।

AT संकेत ब�चा �बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा

अ�भा�वत ब�चा

AT संकेत �पता �बना ल�ण का रोगवाहक माता
एक जीन प�रवतर्नदो जीन प�रवतर्न 

(एक ही �ोमोसोम पर)

HbH AT ब�चा

तीन जीन प�रवतर्न
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यदि� मेरे बच्चाे हुए तो क्या जाोखिखुम ह?ै
यदि� माता-मिपता मं से किकासी एका मं तीनें जाीनें परिर�ततनें हां परंतु दूसरे मं काोइत 
परिर�ततनें नें हो, तो प्रत्योंेके �भां���थैं ��: 
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु रोो��ंहैके हैो�ं (एके जीन पुरिरो�त�न)
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� AT कें सींकेेत हैो�ं (एके हैी 

क्रोो�ोसीो� पुरो दोो जीन पुरिरो�त�न)।

�बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा

�बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा

अ�भा�वत �पता HbH AT माता
तीन जीन 
प�रवतर्न

AT संकेत ब�चा AT संकेत ब�चा

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)
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यदि� माता-मिपता मं से एका मं तीनें जाीनें परिर�ततनें हां और दूसरे मं एका जाीनें 
परिर�ततनें हो, तो प्रत्योंेके �भां���थैं ��:
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु रोो��ंहैके हैो�ं (एके जीन पुरिरो�त�न)
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� AT कें सींकेेत हैो�ं (दोो जीन 

पुरिरो�त�न)
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� HbH AT हैो�ं (तीन जीन 

पुरिरो�त�न)।

�बना ल�ण का 
रोगवाहक ब�चा

�बना ल�ण का रोगवाहक �पता HbH AT माता

तीन जीन 
प�रवतर्न

HbH AT ब�चा

तीन जीन 
प�रवतर्न

AT संकेत ब�चा

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)

AT संकेत ब�चा

दो जीन प�रवतर्न 
(��येक �ोमोसोम 

पर एक-एक)
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यदि� माता-मिपता मं से एका मं तीनें जाीनें परिर�ततनें हां और दूसरे मं एका ही 
क्रोोमोसोम पर �ो जाीनें परिर�ततनें हां, तो प्रत्योंेके �भा �ं��थैं ��: 
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु रोो��ंहैके हैो�ं (एके जीन पुरिरो�त�न)
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� AT कें सींकेेत हैो�ं (एके हैी 

क्रोो�ोसीो� पुरो दोो जीन पुरिरो�त�न)
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� HbH AT हैो�ं (तीन जीन 

पुरिरो�त�न)।
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� AT �ेजरो हैो�ं (चांरो जीन पुरिरो�त�न)

रोगवाहक ब�चा HbH AT ब�चाAT संकेत ब�चा

AT संकेत �पता HbH AT माता
तीन जीन 
प�रवतर्न

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)

AT मेजर ब�चा

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)

तीन जीन 
प�रवतर्न

चार जीन 
प�रवतर्न
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रोविगयाा� के लिलेए Fast Facts

यदि� माता-मिपता मं से किकासी एका मं तीनें जाीनें परिर�ततनें हां और दूसरे मं 
प्रत्येका क्रोोमोसोम पर एका-एका जाीनें परिर�ततनें हो, तो प्रत्योंेके �भां���थैं ��: 
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� AT कें संीकेेत हैो�ं (दोो जीन 

पुरिरो�त�न, प्रत्योंेके क्रोो�ोसीो� पुरो एके)
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� HbH AT हैो�ं (तीन जीन 

पुरिरो�त�न)।

AT संकेत �पता HbH AT माता
तीन जीन 
प�रवतर्न

दो जीन प�रवतर्न
(��येक �ोमोसोम 

पर एक-एक)

AT संकेत ब�चा

दो जीन प�रवतर्न 
(��येक �ोमोसोम 

पर एक-एक)

AT संकेत ब�चा

दो जीन 
प�रवतर्न (��येक 

�ोमोसोम पर 
एक-एक)

HbH AT ब�चा

तीन जीन 
प�रवतर्न

HbH AT ब�चा

तीन जीन 
प�रवतर्न
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यदि� �ोनेंां माता-मिपता मं तीनें जाीनें परिर�ततनें हां, तो प्रत्योंेके �भा �ं��थैं ��: 
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� AT कें सींकेेत हैो�ं (एके हैी 

क्रोो�ोसीो� पुरो दोो जीन पुरिरो�त�न)
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� HbH AT हैो�ं (तीन जीन पुरिरो�त�न)
• 4 �� सीे 1 सींभां�नं (25%) हैै गिके लिशशु �� AT �ेजरो हैो�ं (चांरो जीन पुरिरो�त�न)।

HbH AT ब�चा

HbH AT माताHbH AT �पता

तीन जीन 
प�रवतर्न

तीन जीन 
प�रवतर्न

AT संकेत ब�चा

दो जीन प�रवतर्न 
(��येक �ोमोसोम 

पर एक-एक)

AT मेजर ब�चा

चार जीन 
प�रवतर्न

तीन जीन 
प�रवतर्न

HbH AT ब�चा
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रोविगयाा� के लिलेए Fast Facts

चाार जाीनें परिर�ततनें
योंड़िदो ओंपु�� चांरो जीन पुरिरो�त�न हैं�, तो ओंपुकें अल्फां केड़ोंी बीनंने �ं�ं केोइ� भाी 
जीन �ीके सीे कें� नहैं केरोतं। इसेी AT मेजार योंं Hb बाट्ीतस रोगी केहैं जंतं हैै। 
योंहै AT कें सीबीसीे �ंभाीरो रूपु हैोतं हैै।

इसकाा क्या अथैत ह?ै
जबी �भां�शयों �� लिशशु कें गि�केंसी 
ओंरंोभा हैोतं हैै, तबी उसीकेे शरोीरो द्वांरों 
गिनर्मि�ित प्रथै� प्रकेंरो केे Hb केो भ्रूूणीय 
Hb केहैते हैं, जिजसी�� केोइ� अल्फां 
केड़िड़ोंयोंंँ नहैं हैोतं। 16 सीप्तंहै केी 
ओंयोंु सीे, लिशशु दूसीरेो प्रकेंरो कें Hb 
बीनंनं ओंरंोभा केरोतं हैै जिजसेी गीभीत�थै 
Hb केहैते हैं, जिजसी केे लि�ए अल्फां 
केड़िड़ोंयोंंँ ओं�श्योंके हैोती हंै। 

चांरो जीन पुरिरो�त�न �ं�ं लिशशु 
अल्फां केड़िड़ोंयोंंँ नहैं बीनं सीकेतं हैै, 
इसीलि�ए �भा��थै Hb गि�केलिसीत नहैं 
हैो सीकेतं। इसीकेे बीजंए, Hb बींट्ा�सी 
नं�के एके Hb प्रकेंरो बीनतं हैै। लिशशु 
केो �ंभाीरो एनीमि�योंं हैो जंए�ं औरो गिबीनं उपुचांरो केे इसीकेी �भां�शयों �� हैी �ृत्योंु हैो 
जंए�ी। डाॉक्टारो इसीे ‘हाइडॉॉप्स फाीटैीशिलेस’ (योंं सींक्षेपु �� 'हैंइडंाॉप्सी') केहैते हैं। 

�भां�शयों �� रोहैते हुए भाी लिशशु केो �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� कें ओं�ंन (जिजसीे 
अंतगीतभीात�यी रक्ता�ानें केहैं जंतं हैै) ड़िदोयोंं जंनं संीभा� हैो सीकेतं हैै, जिजसीसीे 
जन्� तके लिशशु केे जीगि�त रोहैने केी सींभां�नं बीहुत बीढ़ जंती हैै। �ेगिकेन गिफारो भाी, 
सी�यों सीे पुहै�े लिशशु केे जन्� कें जोखिख� अधि�के रोहैतं हैै। 

ओंपुकेे �भा�कें� केे दोौरोंन ओंपुकेे ��ं�थ्यों केी भाी सीतके�  गिन�रोंनी केी जंए�ी। 
ओंपुकेी चिचागिकेत्सीं टाी� ओंपु औरो लिशशु दोोनं� केे लि�ए जठिटा�तंओं� केे जोखिख� केो 
के� केरोने कें हैरो सींभा� प्रयोंंसी केरेो�ी।

अ�फा 
कड़ी

अ�फा कड़ी

आयरन

हीम समूह

गामा कड़ी

गामा कड़ी

गभर्�थ Hb अ�फा और गामा Hb क�ड़या� से 
बना होता है; य�द अ�फा क�ड़याँ न बन सक� , तो 
चार गामा क�ड़याँ �मलकर एक असामा�य �कार 
का Hb  बनती ह� �जसे Hb बाट्र्स कहा जाता है
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यदि� मेरे बच्चाे हुए तो क्या जाोखिखुम ह?ै
यदि� माता-मिपता मं से एका मं चाार जाीनें परिर�ततनें हां और उसकेा जाी�नें-साथैी 
मं एका ही क्रोोमोसोम पर �ो जाीनें परिर�ततनें हां, तो प्रत्योंेके �भां���थैं ��:
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� AT �ेजरो हैो�ं (चांरो जीन पुरिरो�त�न)
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� AT कें सींकेेत हैो�ं (एके हैी 

क्रोो�ोसीो� पुरो दोो AT जीन)। 

AT संकेत ब�चा

AT संकेत माताAT मेजर �पता

AT मेजर ब�चाAT संकेत ब�चा AT मेजर ब�चा

चार जीन 
प�रवतर्न

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)

दो जीन प�रवतर्न 
(एक ही �ोमोसोम पर)

चार जीन प�रवतर्न

 
 

© S. Karger Publishers Ltd 2025



22

रोविगयाा� के लिलेए Fast Facts

यदि� माता-मिपता मं से किकासी एका मं चाार जाीनें परिर�ततनें हां और उसकेा 
जाी�नें-साथैी मं अलेगी-अलेगी क्रोोमोसोम पर �ो जाीनें परिर�ततनें हां, तो प्रत्योंेके 
बीच्चाे केो HbH AT (तीन जीन पुरिरो�त�न) हैो�ं।

HbH AT ब�चा

AT संकेत माताAT मेजर �पता

HbH AT ब�चाHbH AT ब�चा HbH AT ब�चा

चार जीन 
प�रवतर्न

दो जीन प�रवतर्न 
(��येक �ोमोसोम 

पर एक-एक)

तीन जीन प�रवतर्न
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यदि� माता-मिपता मं से एका मं चाार जाीनें परिर�ततनें हां और उसकेा जाी�नें-साथैी 
काो HbH AT (तीनें जाीनें परिर�ततनें) हो, तो प्रत्योंेके �भा �ं��थैं ��:
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� AT �ेजरो कें सींकेेत हैो�ं (चांरो जीन 

पुरिरो�त�न)
• 2 �� सीे 1 सींभां�नं (50%) हैै गिके लिशशु �� HbH AT हैो�ं (तीन जीन 

पुरिरो�त�न)।

AT मेजर ब�चा HbH AT ब�चा HbH AT ब�चा

HbH AT माताAT मेजर �पता

तीन जीन 
प�रवतर्न

चार जीन 
प�रवतर्न

AT मेजर ब�चा

चार जीन प�रवतर्न तीन जीन प�रवतर्न
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रोविगयाा� के लिलेए Fast Facts

जाा�चा ए�ं किनें�ानें
नें�जाात शि��ु काी जाा�चा
गि�श्व केे कुेछ भां�ं� ��, सीभाी न�जंत लिशशुओं� कें थैै�ेसीीमि�योंं केे लि�ए रोक्त पुरोीक्षणु 
गिकेयोंं जंतं हैै। नसी� लिशशु केी एड़ोंी �� पुत�ी सुीइ� चाुभाोकेरो औरो दोबींकेरो खून केी एके 
बीूदँो गिनकें�ती हैै। इसीकें उपुयोंो� अन्यों ओंनु�ंलिशके स्थि�थैगितयोंं� केी जंँचा केे लि�ए भाी 
गिकेयोंं जंतं हैै। 

इसी बींत केी के� संीभां�नं हैै गिके इसी पुरोीक्षणु सेी एके योंं दोो जीन पुरिरो�त�नं� कें 
पुतं ��े�ं, �ेगिकेन योंहै संीभा� हैै गिके  इसीसेी HbH AT (तीन जीन पुरिरो�त�न) कें 
पुतं �� सीकेतं हैै (पुृष्ठ 14 देोख�)।

बच्चाां ए�ं �य�काां मं नेंै�ाकिनेंका परीक्षण
डाॉक्टारो थै�ैेसीीमि�योंं केे लि�ए पुरोीक्षणु कें सीुझां� इसीलि�ए देो सीकेतं हैै क्योंं�गिके ओंपु 
(योंं ओंपुकेे बीच्चेा) �� AT केे कुेछ �क्षणु ड़िदोखंइ� देोते हैं योंं योंड़िदो गिनयोंमि�त रोक्त 
पुरोीक्षणु �� ओंपु योंं ओंपुकेे बीच्चाे �� हैल्कें �ंइक्रोोसींइठिटाके एनीमि�योंं पुंयोंं जंतं हैै। 

डाॉक्टारो अक्सीरो ओंयोंरोन केी के�ी केी जंँचा पुहै�े केरोते हैं क्योंं�गिके योंहै 
�ंइक्रोोसींइठिटाके एनीमि�योंं कें एके ओं� केंरोणु हैै। �े HbH AT औरो AT केे सींकेेत 
केी जंँचा केे लि�ए अन्यों पुरोीक्षणु केरो��े (पुृष्ठ 29 देोख�)।

�ेगिकेन योंहै पुरोीक्षणु योंहै नहैं दोशं� सीकेते गिके गिकेतने AT जीन प्रभांगि�त हैं।
सीटाीके ओंनु�ंलिशके पुरिरो�त�नं� केी पुहैचांन केरोने केे लि�ए, ओंपुकेो रोक्त केे न�ूने 

पुरो DNA पुरोीक्षणु केरो�ंनं पुडे़ों�ं।

मेरी चिंचांताए�  ए�ं प्रश्न

अपनेे AT के बारे �� आपके जो भीी प्रश्न हैा�, उन्है� अपनेे डॉॉक्टर सेी चाचाात करनेे के 
लिलेए लिलेखा कर रखा�।
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आनेंु�ंशि�का पराम�त
थैै�ेसीीमि�योंं केे लि�ए पुरोीक्षणु केरो�ंने सेी पुहै�े, ओंपुकेो आनेंु�ंशि�का पराम�त केी 
पुेशकेश केी जं सीकेती हैै। योंहै इसी बींत केो सीुगिनभि�त केरोने केे लि�ए हैै गिके ओंपु हैोने 
�ं�े पुरोीक्षणुं� औरो उनकेे सींभांगि�त पुरिरोणुं�ं� केो सी�झा सीके� । 

ओं� तौरो पुरो, एके हैी क्रोो�ोसीो� पुरो दोो जीन पुरिरो�त�न योंं तीन जीन पुरिरो�त�न 
(HbH AT) �ं�े �ो�ं� केे जी�न-सींधिथैयोंं� केो भाी DNA पुरोीक्षणु केरो�ंनं पुड़ोंे�ं। 

योंड़िदो पुरोीक्षणु केे पुरिरोणुं� दोशं�ते हैं गिके ओंपुकेे बीच्चां� �� तीन योंं चांरो जीन 
पुरिरो�त�न हैोने कें जोखिख� हैै, तो पुरों�श�दोंतं सी�थै�न प्रदोंन केरोनं जंरोी रोखे�ं। 
�भां���थैं केी योंोजनं बीनंते सी�यों ओंपु गि�केल्पुं� पुरो गि�चांरो-गि��श� केरो सीके� �े। 

कुेछ जोड़िड़ोंयोंंँ इनें कि�टीॉो फार्टिटींलेाइजाे�नें (जिजसेी IVF योंं 'टेा�टा-ट्यूूबी बीेबीी' भाी 
केहैं जंतं हैै) केरो�ंने कें चायोंन केरोते हैं, तंगिके गिनर्षेचिचात अंडांणुु केो �भां�शयों �� 
प्रत्योंंरोोमिपुत केरोने सीे पुहै�े ओंनु�ंलिशके पुरोीक्षणु गिकेयोंं जं सीकेे। �ंतं-मिपुतं �� �ौजूदो 
जीन पुरिरो�त�नं� केे ओं�ंरो पुरो, ओंनु�ंलिशके पुरोीक्षणु योंहै सीुगिनभि�त केरो सीकेतं हैै गिके 
लिशशु �� AT �ेजरो नहैं हैै (पुृष्ठ 20 देोख�) योंं केोइ� भाी AT जीन पुरिरो�त�न नहैं हैै।

गीभीात��थैा जाा�चा
योंड़िदो ओंपु �भा��ती हैो चाुकेी हैं, तो ओंपुकें डाॉक्टारो  योंहै देोखने केे लि�ए �भां���थैं 
केे प्रंरंोभिभाके चारोणु �� ओंनु�ंलिशके पुरोीक्षणु केरोनं चांहैे�ं गिके ओंपुकेे लिशशु केो जन्� 
सीे पुहै�े उपुचांरो केी ओं�श्योंकेतं हैै योंं नहैं। योंहै सी�यों सीे पुहै�े बीच्चाे केे जन्� केो 
रोोकेने औरो �ंँ केो �ंभाीरो जठिटा�तंओं� सीे बीचांने �� सीहैंयोंके हैोतं हैै। 

योंड़िदो लिशशु केो AT �ेजरो हैोने कें जोखिख� हैो, तो डाॉक्टारो �भा �ंशयों �� हैी लिशशु कें 
पुरोीक्षणु केरो�ंने कें सीुझां� देो�ं। 

पुरोीक्षणु केरोने केे गि�भिभान्न तरोीकेे हैं:
• नंभिभारोज्जु सीे खून कें न�ूनं �ेनं (काॉडा�संटेीशिसस)
• भ्रूूणु केे चांरों� ओरो केे द्र� कें पुरोीक्षणु केरोनं (एस्ति�नेंयोसंटेीशिसस)
• प्�ेसी�टां (खेरोी) कें न�ूनं �ेनं (काोरिरयोकिनेंका कि�लेस संपलिंलेंगी)।
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ओंपुकें केौन सीं पुरोीक्षणु गिकेयोंं जंए�ं, योंहै इसी बींत पुरो गिनभा�रो केरोतं हैै गिके 
ओंपुकेी �भां���थैं गिकेतनी ओं�े बीढ़ चाुकेी हैै। सीभाी पुरोीक्षणुं� �� �भा�पुंत कें थैोड़ोंं 
जोखिख� हैोतं हैै, इसीलि�ए ओंपुकें डाॉक्टारो केे�� अत्योंंत ओं�श्योंके हैोने पुरो हैी 
पुरोीक्षणु कें सीुझां� देो�ं। 

अल्टंांसींउंडा गि�श्लेेर्षणु कें उपुयोंो� गिकेयोंं जं सीकेतं हैै औरो �त��ंन �� कुेछ 
�ैरो-ओंक्रों�के पुरोीक्षणुं� कें अध्योंयोंन चा� रोहैं हैै, जैसेी �ं ँकेे रोक्त �� पुंए जंने �ं�े 
भ्रूूणु केे DNA कें पुरोीक्षणु। भागि�ष्यों �� योंहै उपुयोंो�ी लिसी� हैो सीकेते हैं, पुरंोतु �त��ंन 
�� थै�ैेसीीमि�योंं केे लि�ए योंे पुूरोी तरोहै सीे सीटाीके नहैं हैं औरो इन�� ��त पुरिरोणुं�ं� केी 
अधि�के सींभां�नं हैोती हैै। 

अक्सर उपयोगी किकाए जाानेंे �ालेे �ब्�

आक्रोामका नेंमूनेंाकारण का अथैत हैै शारीर के अंदोर सेी ऊतक याा 
द्र� का ने�ूनेा लेेनेा। याहै त्�चाा को चाीर के याा शारीर के विकसीी चिछेंद्र के 
�ाध्या� सेी विकयाा जाता हैै।

AT क� पहचान के �लए 
गभार्व�था के दौरान �कए 
जाने वाले परी�ण

चीरफाड़ के ज�रए 
�लेस�टा के ऊतक का 
नमूना लेना

चीरफाड़ के ज�रए 
ए��नयो�टक �व का 
नमूना लेना

डॉ�टरा� को सही 
�थान से नमूने लेने 
म� मागर्दशर्न के �लए 
इ�तेमाल �कया गया

�सवपूवर् परी�ण

अ�ट�ासाउंड

ए��नयोस�टे�सस

को�रयो�नक �वलस 
स�प�ल�ग
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शि��ु ए�ं AT मेजार AT �ेजरो केे सींथै जन्�े लिशशुओं� �� जन्�जंत गि�केंरों� केी 
अधि�के सींभां�नं हैै, भा�े हैी उन्है� �भां���थैं �� रोक्त ओं�ंन ड़िदोयोंं �योंं हैो। सीबीसीे 
ओं� जन्�जंत गि�केंरो �ड़ोंकें� केे जननंं�ं� केी �ं�ू�ी असीं�ंन्योंतंएँ हैं। जैसीे, 
�ूत्रा�ं�� कें चिछद्र (�है न�ी जिजसीसेी ओंपु पुेशंबी केरोते हैं) लिं�ि� केे गिनचा�े भां� �� हैो 
सीकेतं हैै। इसीे हैंइपुो�पेुड़िडायोंंसी केहैं जंतं हैै औरो इसीे सीज�रोी द्वांरों �ीके गिकेयोंं जं 
सीकेतं हैै। 

��भा� 6 �� सेी 1 लिशशु (केरोीबी 17%) �� अं� सींबींधि�त गि�केंरो पुंयोंं जंतं हैै। 
इनकेी �ंभाीरोतं कें �तरो भिभान्न-भिभान्न हैोतं हैै। उदोंहैरोणुं� केे लि�ए, हैंथैं� कें ओंकेंरो 
अ��-अ�� हैोनं योंं पुैरो केे गिकेसीी भां�कें पूुरोी तरोहै गि�केलिसीत न हैोनं। 

AT मेजार सीे ग्र�त लिशशु (पृुष्ठ 20 देोख�) जिजसीकेो जन्� सीे पुहै�े अंत��भां�शयोंी �� 
रोक्त ओं�ंन नहैं मि��तं, उसीकेी �भां�शयों �� हैी �ृत्योंु हैोने केी सींभां�नं हैोतीहैै।

पुरोीक्षणुं� केे पुरिरोणुं�ं� केे ओं�ंरो पुरो, ओंपुकें पुरों�श�दोंतं ओंपुकेो �भां���थैं 
जंरोी रोखने योंं न रोखने कें  केठि�न गिनणु�यों �ेने �� ओंपुकेी सीहैंयोंतं केरो सीकेतं 
हैै। हैरो जोड़ोंे केे लि�ए केोइ� एके उचिचात उत्तरो नहैं हैोतं हैै। योंहै गिनणु�यों केइ� बींतं� पुरो 
गिनभा�रो केरोतं हैै, जिजन�� सींं�कृेगितके, सीं�ंजिजके, ओंध्योंंखित्�के औरो �ंर्मि�िके �ंन्योंतंएँ 
शंमि�� हैं। 

गीभीात��थैा
AT सीे ग्र�त �भा��ती �ड़िहै�ं केो अपुनी �भां���थैं केे दोौरोंन गि�शेर्ष देोखभां� केी 
ओं�श्योंकेतं हैोती हैै। एनीमि�योंं औरो अधि�के �ंभाीरो बीन सीकेतं हैै (पुृष्ठ 29 देोख�)। 
प्री-एक्लेै�पशिसया (�भा�कें�ीन उच्चा रोक्तचांपु) नं�के सी��योंं हैोनं भाी बीहुत 
ओं� हैै, जो पुतं न ��ने पुरो घांतके हैो सीकेती हैै। प्री-एक्�ैम्पुलिसीयोंं केे सींकेेतं� �� 
रोक्तचांपु कें बीढ़नं औरो �ूत्रा �� प्रोटाीन हैोनं शंमि�� हैं (�ी�रो (के�ेजं) योंं �ुदेो केो 
हैंगिन केे सींकेेत)। 

�भां���थैं केे दोौरोंन �ंँ केे गिनयोंमि�त पुरोीक्षणु गिकेए जंएँ�े औरो अक्सीरो उसीे 
रोक्तचांपु के� केरोने केी दो�ंएँ �ेनी हैं��ी।
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लेक्षण ए�ं उपचाार
AT मुझे या मेरे बच्चेा काो कैासे प्रभीाकि�त कारेगीा?
AT केे �क्षणु अ��-अ�� हैो सीकेते हैं जो इसी  बींत पुरो गिनभा�रो केरोते हैं गिके ओंपुकेो 
गिकेसी प्रकेंरो कें AT हैै। कुेछ �ो�ं� �� केोइ� �क्षणु नहैं हैोते, जबीगिके दूसीरों� �� �ंभाीरो 
�क्षणु हैोते हैं जिजनकेे लि�ए जी�न भारो उपुचांरो केी ओं�श्योंकेतं हैोती हैै। 

जठिटा�तंएँ एसेीी ��ं�थ्यों सी��योंंएँ हैोती हैं जो रोो� (AT) योंं उपुचांरो केे केंरोणु 
उत्पुन्न हैोती हैं। योंहै जठिटा�तंएँ  हैल्केी सेी �ंभाीरो  भाी हैो सीकेती हैं। 

थकान, शारी�रक 
ग�त�व�धयाँ करने म� 

कम स�म

बढ़ी �इ �त�ली 
(��लीनोमेगली) 

�प� पथरी

�वचा का पीलापन 
(पी�लया) और/या 
फ�क� �वचा

ल�ण अलग-अलग ���तया� म� 
अलग-अलग होते ह�

सबसे आम ल�ण ह�:

ह��या� का 
कमजोर होना
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किबनेंा लेक्षण काा रोगी�ाहका (पुृष्ठ 9)। गिबीनं �क्षणु केे रोो��ंहैके केे रूपु ��, 
ओंपु�� AT कें केोइ� �क्षणु नहैं हैो�ं औरो न हैी AT सीे असींबंीधि�त केोइ� ��ं�थ्यों 
सी��योंंएँ  हैो�ी।

AT संकेात (पुृष्ठ 10)। AT सींकेेत हैोने केी स्थि�थैगित ��, इसीकेे �क्षणु गिबील्कुे� कुेछ 
न हैोने सीे �ेकेरो हल्केा एनेंीमिमया तके हैो सीकेते हैं। इसीसीे थैकेंन हैो सीकेती हैै, 
गि�शेर्ष रूपु सीे व्यंयोंं� केे बींदो, औरो त्�चां कें रंो� फाीकें पुड़ों सीकेतं हैै औरो ओंपु 
के�जोरोी �हैसीूसी केरो सीकेते हैं।

HbH AT (पुृष्ठ 14)। HbH AT सीे ग्र�त �ो�ं� �� �क्षणु औरो जठिटा�तंएँ अधि�के 
�ंभाीरो हैोती हैं। इन�� एनीमि�योंं, बीढ़े हुए �ी�रो औरो गितल्�ी, मिपुत्त केी पुथैरोी, हैड़ि�योंं� 
केे गि�केंसी �� असीं�ंन्योंतं, रोक्त केे थैक्केे औरो ओंयोंरोन अधि�भांरो शंमि�� हैं (नीचाे 
देोख�)।

AT मेजार (पुृष्ठ 20)।। AT �ेजरो सीे ग्र�त बीच्चां� औरो �यों�कें�  ��  �ंभाीरो एनीमि�योंं 
केो रोोकेने केे लि�ए गिनयोंमि�त उपुचांरो केी ओं�श्योंकेतं हैो�ी। उन्है� उन सीभाी 
जठिटा�तंओं� कें भाी जोखिख� हैोतं हैै जो HbH AT �� हैो सीकेते हैं (नीचेा देोख�)। 

एनेंीमिमया
अधि�के �ंभाीरो HbH AT औरो AT �ेजरो सेी ग्र�त �ो�ं� केो अधि�के �ंभाीरो एनीमि�योंं 
हैो�ं, जिजसी केंरोणु अत्योंधि�के थैकेंन, सींँसी �ेने �� केठि�नंइ�,  के�ज़ोोरोी हैोती हैै 
औरो चाक्केरो ओंते हैं। 

एनीमि�योंं केभाी-केभाी बीढ़ती उम्र केे सींथै योंं शरोीरो पुरो तनं� हैोने पुरो औरो बीढ़ ़
सीकेतं हैै: उदोंहैरोणु केे लि�ए, सींक्रो�णु हैोने पुरो योंं �भां���थैं केे दोौरोंन।

HbH AT केे सींथै जन्�े लिशशुओं� केो एनीमि�योंं हैो सीकेतं हैै, पुरंोतु उन्है� ओं� 
तौरो पुरो गिनयोंमि�त उपुचांरो केी ओं�श्योंकेतं नहैं हैोती।

AT �ेजरो सीे ग्र�त बीच्चां� औरो �यों�कें� केो �ंभाीरो एनीमि�योंं केे लि�ए गिनयोंमि�त 
उपुचांरो केी ओं�श्योंकेतं हैो�ी।
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उपचाार। एनीमि�योंं कें �ुख्यों उपुचांरो रक्त आ�ानें हैै। रोक्त ओं�ंन द्वांरों ���थै 
�ं� रोक्त केोलिशकेंएँ प्रदोंन केी जंती  हैं। 

मुझे किकातनेंे अंतराले पर रक्त आ�ानें 
कार�ानेंे काी आ�श्यकाता होगीी? HbH 
AT (तीन जीन पुरिरो�त�न) सेी ग्र�त �ो�ं� केो 
गिकेतनी बींरो रोक्त ओं�ंन केी ओं�श्योंकेतं 
हैो�ी, योंहै सीबीकेे लि�ए भिभान्न हैोतं हैै। योंहै 
उनकेे एनीमि�योंं केी �ंभाीरोतं औरो सींथै हैी 
उनकेी ओंयोंु पुरो गिनभा�रो केरोतं हैै। HbH 
AT सीे ग्र�त कुेछ �ो�ं� केो गिकेशोरों��थैं 
योंं बीीसी �र्ष� केी ओंयोंु तके पुहुचँाते-पुहुचँाते 
गिनयोंमि�त रोक्त ओं�ंन केी ओं�श्योंकेतं 
पुड़ोंती हैै। 

AT मेजार (चांरो जीन पुरिरो�त�न; पुृष्ठ 20 देोख�) सेी ग्र�त �ो�ं� केो जी�न भारो 
गिनयोंमि�त रोक्त ओं�ंन केी ओं�श्योंकेतं हैो�ी। रोक्त ओं�ंन प्रत्योंेके दोो सीप्तंहै �� हैो 
सीकेतं हैै।

ओंपुकेो रोक्त एके छोटाी प्�ंस्ति�टाके न�ी केे �ंध्यों� सीे ड़िदोयोंं जंतं हैै जो ओंपुकेी 
बींँहै केी एके नसी �� डां�ी जंती हैै। योंहै प्रगिक्रोयोंं ओं� तौरो पुरो गिकेसीी अ�पुतं� योंं 
रोक्त रोो�ं� केे गि�शेर्ष क्लिक्�गिनके �� केी जंती हैै। लिशशुओं�, बीच्चां� औरो �यों�कें� केो रोक्त 
ओं�ंन ड़िदोयोंं जं सीकेतं हैै। इसी प्रगिक्रोयोंं केो पुूरों हैोने �� हैरो बींरो कुेछ घांटां� कें सी�यों 
��े�ं।

डाॉक्टारो एनीमि�योंं �� सीहैंयोंतं केे लि�ए केभाी-केभाी फाोलि�के एलिसीडा केी �ोलि�योंंँ भाी 
लि�खते हैं। फाोलि�के एलिसीडा एके प्रकेंरो कें गि�टांमि�न हैै जो �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� 
केो बीनंने �� सीहैंयोंके हैोतं हैै।

लाल र�त 
को�शकाएँ
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बढे़े हुए लेी�र और कितल्लेी 
HbH AT औरो AT �ेजरो केे केंरोणु �ी�रो औरो गितल्�ी कें ओंकेंरो सीं�ंन्यों सीे 
बीड़ोंं हैो सीकेतं हैै, औरो ओंपुकेो (पुेटा �� तके�ीफा �हैसीूसी हैो सीकेती हैै। ओंपुकेो 
दोदो� भाी हैो सीकेतं हैै। एसेीं इसीलि�ए हैोतं हैै क्योंं�गिके गितल्�ी केो दोोर्षपुूणु� �ं� रोक्त 
केोलिशकेंओं� केो नष्ट केरोने केे लि�ए औरो �ी�रो केो उसीसीे उत्पुन्न अपुलिशष्ट पुदोंथैं� केो 
सींसींधि�त केरोने केे लि�ए अधि�के �ेहैनत केरोनी पुड़ोंती हैै। 

उपचाार। योंड़िदो बीढ़ी हुइ� गितल्�ी केे केंरोणु तके�ीफा औरो दोदो� हैो रोहैं हैो, तो ओंपुकेो 
इसीे गिनकें�ने केे लि�ए सीज�रोी केी ओं�श्योंकेतं हैो सीकेती हैै। गितल्�ी केो गिनकें�ने 
केी सीज�रोी केो �प्लेीनेंेक्टीॉमी केहैं जंतं हैै। रोक्त ओं�ंन सीे भाी बीढ़ी हुइ� गितल्�ी केो 
छोटां केरोने �� सीहैंयोंतं मि�� सीकेती हैै। जिजन �ो�ं� केी �प्�ीनेक्टाॉ�ी हुइ� हैो, उन्है� 
सींक्रो�णु कें अधि�के जोखिख� हैोतं हैै। ओंपुकेे रोक्त रोो� गि�शेर्षज्ञ औरो जनरो� सीज�न 
ओंपुसीे इन जोखिख�ं� औरो �ंभां� केे बींरेो �� चाचां� केरो��े।

मिपत्त पथैरी 
योंे गिबी�ीरुगिबीन (जो �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� केे संीसीं�न सीे उत्पुन्न अपुलिशष्ट पुदोंथै� हैै) 
केे उच्चा �तरो केे केंरोणु हैो सीकेती हैं। मिपुत्त पुथैरोी �ं�े कुेछ �ो�ं� �� केोइ� �क्षणु 
नहैं हैोते, पुरंोतु दूसीरेो �ो�ं� केो पुेटा फूा�ने कें एहैसींसी, मि�त�ी औरो  पुेटा �� दोदो� हैो 
सीकेतं हैै। 

उपचाार। इसीकेे उपुचांरो �� ओं� तौरो पुरो �ैप्रो�केोमिपुके सीज�रोी (जिजसीे केभाी-केभाी 
केीहैो� योंं बींडाेडा सीज�रोी भाी केहैं जंतं हैै) द्वांरों मिपुत्ते केो गिनकें� ड़िदोयोंं जंतं हैै। 
केीहैो� सीज�रोी कें अथै� हैै गिके ओंपु अधि�के जल्दो ���थै हैो जंएँ�े क्योंं�गिके इसी�� 
केोइ� बीड़ोंं चाीरों नहैं ��ंयोंं जंतं।
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हदि�यां काा असामान्य कि�काास
ओं� तौरो पुरो रोक्त केोलिशकेंएँ हैड़ि�योंं� केे अंदोरो स्थि�थैत अक्ति�थै मज्जाा नं�के ऊतके 
द्वांरों बीनंइ� जंती हैं। AT �� खून �� �ं� रोक्त केोलिशकेंएँ औरो Hb सीं�ंन्यों सीे 
के� हैोते हैं। इसीकेी पुूर्तिति केरोने केे लि�ए, अस्थि�थै �ज्जं अगितसीगिक्रोयों हैो जंती हैै औरो 
अधि�के सीे अधि�के �ं� रोक्त केोलिशकेंएँ बीनंने ��ती हैै। पुरंोतु चाूगँिके योंे केोलिशकेंएँ 
असीं�ंन्यों हैोती हैं, योंे जल्दोी नष्ट हैो जंती हैं औरो एनीमि�योंं केो �ीके नहैं केरो पुंतं। 
जैसीे-जैसीे अस्थि�थै �ज्जं एनीमि�योंं केो �ीके केरोने कें प्रयोंंसी जंरोी रोखती हैै, योंहै बीढ़ 
जंती हैै जिजसी केंरोणु हैड़ि�योंंँ, गि�शेर्षकेरो चाेहैरेो केी हैड़ि�योंंँ बीड़ोंी हैो सीकेती हैं, जिजसीसीे 
�ंथैं 'भांरोी' हैो जंतं हैै औरो भांंहै� औरो  जबीड़ोंे उभारो ओंते हैं। ओंपुकें डाॉक्टारो 
शंयोंदो इसीे बॉलिंसंगी केहैे। 

AT कें उपुचांरो न केरोने पुरो, अं� सीं�ंन्यों सेी छोटेा रोहै सीकेते हैं क्योंं�गिके �ंबीी 
हैड़ि�योंंँ जल्दोी बीढ़नं बींदो केरो देोती हैं। हैड़ि�योंंँ भाी के�ज़ोोरो हैो सीकेती हैं औरो 
ओंसींनी सीे टूाटा सीकेती हैं। ओंपुकें डाॉक्टारो शंयोंदो इसीे ऑस्ति�टीयोपोरोशिसस योंं 
ऑस्ति�टीयोपीकिनेंया केहैे।

उपचाार। योंड़िदो ओंपु योंं ओंपुकें बीच्चां HbH AT योंं AT �ेजरो सीे ग्र�त हैै, तो 
ओंपुकेी गिनयोंमि�त ��ं�थ्यों जंँचा केी जंए�ी तंगिके हैड़ि�योंं� केे गिकेसीी भाी प्रकेंरो केे 
असीं�ंन्यों गि�केंसी कें जल्दोी पुतं चा� सीकेे। गिनयोंमि�त रोक्त ओं�ंन औरो ओंयोंरोन 
अधि�भांरो कें उपुचांरो ओं�तौरो पुरो हैड़ि�योंं� केी सी��योंंओं� केो रोोकेने �� �दोदो�ंरो हैोतं 
हैै (पुृष्ठ 34 औरो 35 देोख�)।

रक्त केा थैक्केा
AT सीे ग्र�त �ो�ं� �� रोक्त केे थैक्केे ज�ने कें जोखिख� थैोड़ोंं बीढ़ जंतं हैै। जिजन 
�ो�ं� केी गितल्�ी गिनकें�ी �इ� हैै उन�� योंहै जोखिख� अधि�के हैोतं हैै औरो उम्र केे सींथै 
योंहै जोखिख� बीढ़तं जंतं हैै। �ड़िहै�ंओं� �� रोक्त केे थैक्केे अधि�के ओं� हैं। 

उपचाार। रोक्त केे थैक्कें� केे भिभान्न-भिभान्न उपुचांरो हैो सीकेते हैं, पुरो इन�� एस्ति�पुरिरोन योंं 
के� �ंत्रां �� रोक्त पुत�ं केरोने �ं�ी दो�ंएँ शंमि�� हंै। इन्है� एंटीीकाोएगीुलेंट्ीस केहैं 
जंतं हैै।
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टीा�गीां पर अलेसर (व्रण) 
HbH AT केे केंरोणु घां�ं� केे भारोने �� सी��योंं हैो सीकेती हैै। टांं�ं� पुरो, गि�शेर्षकेरो 
टाखनं� पुरो, छोटेा घां� भाी नहैं भारोते हैं औरो संीक्रोमि�त हैो सीकेते हैं, औरो इनकेे लि�ए 
एंटाीबींयोंोठिटाक्सी केी ओं�श्योंकेतं पुड़ों सीकेती हैै।

आयरनें अधि�भीार
ओंयोंरोन अधि�भांरो AT �ेजरो औरो HbH AT केी एके ओं� जठिटा�तं हैै। 

ओं� तौरो पुरो, जबी शरोीरो �� पुुरोंनी �ं� रोक्त केोलिशकेंएँ नष्ट हैोती हैं, तो इनसीे 
गिनके�ं हुओं ओंयोंरोन नइ� केोलिशकेंओं� �� उपुयोंो� गिकेयोंं जंतं हैै। जबी गिकेसीी 
व्यस्थिक्त केो गिनयोंमि�त रोक्त ओं�ंन हैोतं हैै, तो डाोनरो केे रोक्त �� �ौजूदो ओंयोंरोन केे 
केंरोणु ओंयोंरोन अधि�भांरो हैो सीकेतं हैै। ओंयोंरोन अधि�भांरो तबी हैोतं हैै जबी शरोीरो �� 
ओंयोंरोन केी �ंत्रां अत्योंधि�के हैो जंती हैै। योंहै उन  HbH AT ग्र�त �ो�ं� �� भाी हैो 
सीकेतं हैै जिजन्है� गिनयोंमि�त रोक्त ओं�ंन नहैं ड़िदोयोंं जंतं हैै, पुरंोतु तबी योंहै �ी�ी �गित 
सीे हैोतं हैै। योंहै ज�ं� इसीलि�ए हैो जंतं हैै क्योंं�गिके अगितसीगिक्रोयों अस्थि�थै �ज्जं ओंंत 
केो भाोजन सीे अधि�के ओंयोंरोन सीोखने कें संीकेेत भाेजती हैै। योंहै इसीलि�ए हैोतं 
हैै क्योंं�गिके शरोीरो एनीमि�योंं केो �ीके केरोने केे लि�ए अधि�के �ं� रोक्त केोलिशकेंएँ 
बीनंने कें प्रयोंंसी केरोतं हैै, औरो इसीकेे लि�ए उसेी ओंयोंरोन केी ओं�श्योंकेतं हैोती हैै।

आयरनें अधि�भीार सम�या क्या ंह?ै शरोीरो �� अत्योंधि�के ओंयोंरोन गि�र्षंक्त हैोतं हैै 
क्योंं�गिके शरोीरो इसीे बींहैरो नहैं गिनकें� पुंतं हैै। सी�यों केे सींथै अगितरिरोक्त ओंयोंरोन 
बीढ़तं जंतं हैै औरो योंहै ओंपुकेे अं�ं� केो नुकेसींन पुहुचँां सीकेतं हैै। 

ओंयोंरोन केी ज�ं�टा सीे �ी�रो केो क्षगित पुहुचँा सीकेती हैै। क्षगितग्र�त �ी�रो कें 
ऊतके रेोशेदोंरो ऊतके �� पुरिरो�र्तितित हैो जंतं हैै, जिजसीे क्षत ऊतके (�केंरो ठिटाशू) भाी 
केहैं जंतं हैै। इसी प्रगिक्रोयोंं केो फााइब्रोोशिसस केहैं जंतं हैै। एके शो� अध्योंयोंन 
�� पुंयोंं �योंं गिके HbH AT सेी ग्र�त ��भा� 5 �� सेी 1 व्यस्थिक्त (20%) केे �ी�रो 
ऊतके केो रेोशेदोंरो ऊतके (फांइब्रोोलिसीसी) �� बीदो� ड़िदोयोंं �योंं हैै। योंड़िदो फांइब्रोोलिसीसी 
अधि�के गिबी�ड़ों जंतं हैै, तो इसीकेी �जहै सीे �ी�रो लिसीरोोलिसीसी औरो �ी�रो गि�फा�तं 
हैो सीकेतं हैै।

*Chan LKL, Mak VWM, Chan SCH et al. Liver complications of haemoglobin H 
disease in adults. British Journal of Haematology 2020;192:171–8.
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ओंयोंरोन अधि�भांरो सीे हृदोयों केो क्षगित पुहुचँां सीकेती हैै, जिजसीसीे हृदोयों केी 
असीं�ंन्यों �यों (अरिरोथैमि�योंं) औरो अंततः हृदोयों गि�फा�तं हैो सीकेती हैै। 

इसीसीे ओंपुकेी हैड़ि�योंं� औरो जोड़ोंं� केो भाी क्षगित पुहुचँा सीकेती हैै। AT �ेजरो औरो 
HbH AT सीे ग्र�त �ो�ं� �� के�जोरो हैड़ि�योंंँ (ऑस्ति�टायोंोपुोरोोलिसीसी) हैोने केी सींभां�नं 
अधि�के हैोती हैै। इसीकें केंरोणु कुेछ 
हैदो तके तो थै�ैेसीीमि�योंं हैोतं हैै, 
पुरंोतु ओंयोंरोन अधि�भांरो भाी इसीकें 
केंरोणु हैोतं हैै, क्योंं�गिके ओंयोंरोन 
हैड़ि�योंं� �� ज�ं हैोकेरो क्षगित पुहुचँां 
सीकेतं हैै।

ओंयोंरोन अधि�भांरो सीे हैं�ंेन केे 
�तरो प्रभांगि�त हैो सीकेते हैं। ओंपुकेे 
थैंयोंरोॉइडा हैं�ंेन कें �तरो के� हैो 
सीकेतं हैै, जिजसीसीे थैकेंन, �जन 
बीढ़नं औरो केब्ज हैो सीकेतं हैै। 
ओंपुकेो डांयोंगिबीटाीज (��ु�ेहै) हैोने 
कें भाी अधि�के जोखिख� हैो सीकेतं 
हैै, क्योंं�गिके ओंयोंरोन पुैखिन्क्रोयोंंज़ो, जो 
ओंपुकेे रोक्त शके� रों केे �तरो केो 
गिनयोंंगित्रात केरोतं हैै,  �� इसंीुलि�न केे 
उत्पुंदोन केो प्रभांगि�त केरोतं हैै। 

योंड़िदो ओंपु रोक्त ओं�ंन प्रंप्त केरो 
रोहैे हंै, तो ओंपुकेे योंौन हैं�ंने कें 
�तरो के� हैो सीकेतं हैै। AT सीे ग्र�त 
बीच्चां� ��, इसीकेे केंरोणु संीभा� हैै गिके 
योंौ�नंरंोभा सीं�ंन्यों सीे देोरोी सेी हैो। 
ओंजके� एसेीं के� हैोतं हैै, क्योंं�गिके 
AT कें गिनदोंन हैोने केे बींदो ज्योंंदोंतरो 
बीच्चां� केे एनीमि�योंं औरो ओंयोंरोन केे 
�तरो पुरो अच्छां गिनयोंंत्राणु रोखं जंतं 
हैै।

�वलं�बत यौवनारंभ 

थायरॉयड हामा�न 
असंतुलन 

डाय�बटीज (मधुमेह)

�दय ��त 

लीवर ��त 

जोड़ा� और ह��या� 
क� सम�याएँ

आयरन अ�धभार शरीर को कइ �कार 
से �भा�वत कर सकता है
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उपचाार। ओंयोंरोन गि�र्षंक्ततं सेी उत्पुन्न सी��योंंओं� केो रोोकेने केे लि�ए, काीलेे�नें 
थैेरेपी द्वांरों ओंपुकेे शरोीरो �� ओंयोंरोन केे �तरो कें गिनयोंंत्राणु केरोनं ओं�श्योंके हैो 
सीकेतं हैै। केी�ेशन थैेरेोपुी  तीन प्रकेंरो केी हैोती हैै। ओंपु इसीे गिनरंोतरो अंतःलिशरों 
प्र�ंहै ( सीी�ं नसी �� दो�ं चाढ़ंनं), त्�चां केे �ंध्यों� सीे (चा�ड़ोंी केे नीचाे), योंं �ुख 
द्वांरों �े सीकेते हैं। ओंपुकें डाॉक्टारो ओंपुसेी केी�ेशन थैेरेोपुी केे गि�केल्पु औरो इसीकेे 
सींभांगि�त दुष्प्रभां�ं� केे बींरेो �� चाचां� केरेो�ं।

ओंपुकें डाॉक्टारो रोक्त पुरोीक्षणुं� द्वांरों ओंपुकेे शरोीरो �� ओंयोंरोन केे �तरो पुरो नज़ोरो 
रोखे�ं। योंड़िदो योंहै अधि�के प्रतीत हैोतं हैै, तो ओंपुकेे �ी�रो औरो/योंं हृदोयों �� ओंयोंरोन 
केे ज�ं� केो �ंपुने केे लि�ए ए�ओंरोओंइ� (चाुंबीकेीयों अनुनंदो इ�ेजिंजि�) �कैेन गिकेयोंं 
जं सीकेतं हैै। इसीसीे पुतं चा�े�ं गिके ओंपुकेो केी�ेशन थेैरेोपुी केी ओं�श्योंकेतं हैै योंं 
नहैं। 

महत्�पूणत: याहिदो आपका डॉॉक्टर कहैता हैै विक आपको कीलेेशाने 
थैेरेपी की आ�श्याकता हैै, तो उसीके विनेदेोशाा� का पालेने करनेा अत्यांत 
�हैत्�पूणुत हैै। आयारने अधि�भीार घाातक हैो सीकता हैै।

आपकाी ��ा�थ्य �ेखुभीाले टीीम
AT एके जठिटा� ��ं�थ्यों सी��योंं हैै औरो इसीे गि�शेर्षज्ञ द्वांरों देोखभां� केी ओं�श्योंकेतं 
हैोती हैै। ओंपुकें उपुचांरो रोक्त गि�केंरों� केे गि�शेर्षज्ञ के� द्र द्वांरों प्रबींधि�त गिकेयोंं जंनं 
चांड़िहैए औरो योंहैएके सी�ंहैकेंरो हीमेटीोलेॉजिजा�टी (रोक्त गि�केंरों� औरो रोो�ं� केे उपुचांरो 
�� गि�शेर्षज्ञ डाॉक्टारो) केी गिन�रोंनी �� हैोनं चांड़िहैए। 

गि�शेर्षज्ञ के� द्रं� �� अक्सीरो थैै�ेसीीमि�योंं क्लिक्�गिनके� नसी� गि�शेर्षज्ञ हैोते हैं, जिजनसीे 
ओंपु घारो पुरो रोहैते हुए अपुने गिकेसीी भाी प्रश्न केे लि�ए सींपुके�  केरो सीकेते हैं।
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नैें�ाकिनेंका परीक्षण
योंड़िदो ओंपु नए उपुचांरों� �� रुचिचा रोखते हैं, तो ओंपु अपुने डाॉक्टारो सीे नैदोंगिनके पुरोीक्षणुं� 
केे बींरेो �� पुूछ सीकेते हैं। सीभाी नए चिचागिकेत्सीीयों उपुचांरों� केीनैदोंगिनके पुरोीक्षणुं� �� 
जंंचा केी जंनी ओं�श्योंके हैोती हैै। गिकेसीी नए उपुचांरो केो गिनयोंमि�त देोखभां� �� 
अपुनंए जंने सीे पुहै�े, �त��ंन उपुचांरो सीे बीेहैतरो लिसी� हैोने केे लि�ए केइ� चारोणुं� केे 
पुरोीक्षणु सीे �ुजरोनं हैोतं हैै। एके सींभांगि�त उपुचांरो अ��े शो� चारोणु �� तभाी ओं�े 
बीढ़े�ं जबी �है सीुरोजिक्षत हैो औरो ओंशंजनके पुरिरोणुं� दोश �ंतं हैै। 

• �योगशाला अ�ययन

• मानव परी�ण के �लए दवा अनुमो�दत है

• सुर�ा का मू�यांकन कर�

• सुर��त मा�ा �नधार्�रत कर�

• ���भावा� क� पहचान कर�

• �भावशीलता का परी�ण कर�

• सुर�ा का �व�तृत मू�यांकन कर�

• जानकारी इक�ा कर�

• अ�य उपचारा� से तुलना कर�

• ���भावा� पर नज़र रख� 

• �भावशीलता क� पु�� कर�

पवूर्-नदैा�नक

चरण I

चरण I/II

चरण III
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AT केा शिलेए नेंए उपचाार
लेाले रक्त काोशि�कााआं केा टूीटीनेंे काो �ीमा कारनेंा
AT सीे ग्र�त �ो�ं� �� एनीमि�योंं केे उपुचांरो केे लि�ए �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� केे नष्ट 
हैोने केो के� केरोने �ं�ी दो�ंओं� पुरो कुेछ खोज हुइ� हैै।

मि�टांमिपु�ैटा (Mitapivat) एके नयोंं उपुचांरो हैै जिजसीकें पुरोीक्षणु AT योंं बीीटां 
थैै�ेसीीमि�योंं सीे ग्र�त �ो�ं� �� चा� रोहैं हैै। योंहै एके �ो�ी हैै जिजसीे ड़िदोन �� दोो बींरो �ेनं 
हैोतं हैै। इसीकें उपुयोंो� पुहै�े सेी हैी एनीमि�योंं उत्पुन्न केरोने �ं�ी पुंइरु�ेटा केंइनेसी 
के�ी नं�के एके अन्यों ओंनु�ंलिशके सी��योंं केे उपुचांरो �� गिकेयोंं जं रोहैं हैै। 

योंहै उपुचांरो एके एंजंइ� केो सीगिक्रोयों केरोने �� सीहैंयोंके हैै जो �ं� रोक्त 
केोलिशकेंओं� केे उचिचात केंयों� केे लि�ए ओं�श्योंके हैै। पुरोीक्षणु केे प्रंरंोभिभाके पुरिरोणुं� 
ड़िदोखंते हंै गिके योंहै संीभा�तः उन AT ग्र�त �ो�ं� �� एनीमि�योंं केो के� केरो सीकेती हैै 
जिजन्है� गिनयोंमि�त रोक्त ओं�ंन केी ओं�श्योंकेतं नहैं हैै। अबी तके पुंए �ए दुष्प्रभां�ं� 
�� नंदो �� केठि�नंइ�, लिसीरोदोदो� औरो चाक्केरो ओंनं शंमि�� हैं। 

मि�टांमिपु�ैटा केी जंँचा एके चारोणु III पुरोीक्षणु �� उन AT सीे ग्र�त �ो�ं� पुरो केी जं 
रोहैी हैै जिजन्है� गिनयोंमि�त रोक्त ओं�ंन केी ओं�श्योंकेतं हैोती हैै औरो जिजन्है� नहैं हैोती।

�टेीम सेले प्रत्यारोपण (टीॉांसप्लेांटी)
AT केो �ीके केरोने कें एके�ंत्रा संीभांगि�त उपुंयों हैै गिके डाोनरो सीे �टेा� सीे� टंांंसीप्�ंंटा 
केरो�ंनं। �टेा� सीे� टंांंसीप्�ंंटा �त��ंन �� केे�� AT �ेजरो केे लि�ए उपुयोंुक्त हैै, 
क्योंं�गिके इसी उपुचांरो केे बीहुत सींरेो दुष्प्रभां� हैं, जिजन�� सीे कुेछ जंन�े�ं हैो सीकेते हैं। 

�टेा� सीे� अस्थि�थै �ज्जं �� पुंइ� जंने �ं�ी केोलिशकेंएँ हैं जो शरोीरो �� �ं� रोक्त 
केोलिशकेंओं� सी�ेत सीभाी प्रकेंरो केी रोक्त केोलिशकेंओं� �� पुरिरो�र्तितित हैो सीकेती हैं। 

ओंपुकें टंांंसीप्�ंंटा हैोने केे दोौरोंन, ओंपुकेी अस्थि�थै �ज्जं केी �टेा� केोलिशकेंओं� 
केो नष्ट केरो ड़िदोयोंं जंतं हैै औरो डाोनरो केी ���थै केोलिशकेंओं� सीे बीदो� ड़िदोयोंं जंतं हैै। 
डाोनरो एके एसेीं व्यस्थिक्त हैोनं चांड़िहैए जिजसीकेी रोक्त केोलिशकेंएँ ओंपुकेी केोलिशकेंओं� 
सीे केरोीबीी सीे �े� खंती हैं�, औरो एसेीं व्यस्थिक्त ओं�तौरो पुरो पुरिरो�ंरो कें केोइ� केरोीबीी 
सीदो�यों हैोतं हैै।
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उद्देशे्यों योंहै हैै गिके डाोनरो केी �टेा� केोलिशकेंएँ ओंपुकेी हैड़ि�योंं� केे अंदोरो बीढ़नं शुरू 
केरो� औरो ओंपुकेी केोलिशकेंओं� केी ज�है नइ� रोक्त �टेा� केोलिशकेंएँ प्रदोंन केरो�। इसी 
प्रगिक्रोयोंं केो ‘एनग्रंफ्टा��टा’ केहैं जंतं हैै। नइ� �टेा� केोलिशकेंएँ सीभाी प्रकेंरो केी रोक्त 
केोलिशकेंएँ बीनंएँ�ी, जिजन�� ���थै �ं� रोक्त केोलिशकेंएँ भाी शंमि�� हैं।

जबी तके नइ� �टेा� केोलिशकेंएँ केंयों� केरोनं ओंरंोभा न केरो�, ओंपुकेो सींक्रो�णु हैोने 
कें बीहुत अधि�के जोखिख� रोहैतं हैै। इसीलि�ए �टेा� सेी� टंांंसीप्�ंंटा केे बींदो कुेछ सी�यों 
तके ओंपुकेो अ�� रोखते हुए देोखभां� केरोने केी ओं�श्योंकेतं हैो�ी।

डोनर

एक� करना
डोनर के अ��थ म�जा या 
र�त से �टेम को�शकाएँ 
एक��त क� जाती ह�

संसाधन करना
�टेम को�शकाआ� को शु� और 
गाढ़ा करने के �लए �योगशाला म� 
र�त या अ��थ म�जा का संसाधन 
�कया जाता है।

क�मोथेरेपी
नइ �टेम को�शकाआ� के �लए आपके 
शरीर को तैयार करने के �लए आपको 
उ�च मा�ा म� क�मोथेरेपी, और 
कभी-कभी रे�डयोथेरेपी दी जाती है 

पुनः �वाह
आपको नइ �टेम 
को�शकाएँ �ड�प के 
मा�यम से दी जाती ह� 

रोगी
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अल्फाा थैैलेेसीमिमया केा साथै जाी�नें जाीनेंा
कुेछ AT ग्र�त �ो� पुहै�े सेी जंनते हैं गिके योंहै उनकेे पुरिरो�ंरो �� चा�ं ओं रोहैं हैै। 
दूसीरों� केे लि�ए योंहै बीड़ोंं झाटाकें हैोतं हैै जबी उन�� एनीमि�योंं केे �क्षणुं� केे केंरोणु AT 
कें गिनदोंन हैोतं हैै योंं जबी जन्� केे तुरंोत बींदो लिशशु �� गिनदोंन हैोतं हैै। ओंनु�ंलिशके 
पुरों�श� सीे ओंपुकेो अपुने गि�केंरो औरो इसीकेे सींभांगि�त प्रभां�ं� केो सी�झाने �� 
सीहैंयोंतं मि��े�ी, जिजसी�� भागि�ष्यों �� ओंपुकेे हैोने �ं�े बीच्चां� केो हैोने �ं�े जोखिख� 
शंमि�� हैं।

सींभा�तः ओंपुकेे �न �� बीहुत सींरेो प्रश्न हैं��े। योंहै �हैत्�पुूणु� हैै गिके ओंपु AT केे 
बींरेो �� औरो अपुनी स्थि�थैगित केे बींरेो �� जिजतनी  हैो सीकेे, अधि�के जंनकेंरोी प्रंप्त केरो�। 

AT एके जठिटा� सी��योंं हैै औरो इसी�� पुरेोशंन हैोनं ओंसींन हैै। ओंपु जो भाी 
जंननं चांहैते हैं योंं प्रश्न पुूछनं चांहैते हैं, उनकेी एके सीूचाी बीनंकेरो अपुने डाॉक्टारो केे 
सींथै �ु�ंकेंत पुरो अपुने सींथै �े जंनं सीहैंयोंके हैो सीकेतं हैै। गिकेसीी केो सींथै �े 
जंनं भाी सीहैंयोंके हैो सीकेतं हैै, तंगिके बींदो �� ओंपु दोोनं� मि��केरो बींतं� केो सी�झा 
सीके� ।

क्या मुझे दूसरे लेोगीां काो बतानेंा चाादिहए? 
ओंपुकेो �ो�ं� केो केबी बीतंनं चांड़िहैए गिके ओंपु थैै�ेसीीमि�योंं केे रोो��ंहैके हैं योंं 
ओंपु�� AT कें सींकेेत हैै? सीरो� उत्तरो योंहै हैै: जबी भाी ओंपु तैयोंंरो हैं�। ज्योंंदोंतरो, 
योंड़िदो ओंपु नहैं चांहैते हैं, तो ओंपुकेो �ो�ं� केो बीतंने केी ओं�श्योंकेतं नहैं हैै। पुरंोतु 
योंड़िदो ओंपु भागि�ष्यों �� पुरिरो�ंरो शुरू केरोने पुरो गि�चांरो केरो रोहैे हैं, तो ओंपुकेो गि�शेर्ष 
रूपु सीे अपुने जी�न-सींथैी केे सींथै खु�केरो बींत केरोनी चांड़िहैए। उसीकें भाी पुरोीक्षणु 
केरो�ंनं ओं�श्योंके हैो�ं। 

गिकेसीी ओंनु�ंलिशके सी��योंं केे बींरेो �� बींत केरोनं केठि�न हैो सीकेतं हैै। �ो� 
केभाी-केभाी अपुने ओंपु केो दोोर्षी �ंनने ��ते हैं। पुरंोतु गि�रोंसीत �� ओंपुकेो प्रंप्त 
जीन पुरो ओंपुकें केोइ� गिनयोंंत्राणु नहैं हैोतं। दूसीरों� केो AT केे बींरेो �� बेीहैतरो सी�झांने 
केे लि�ए ओंपु इसी पुुस्ति�तकें कें उपुयोंो� केरो सीकेते हैं। 

महत्�पूणत: ���थै जी�ने जीनेा सीभीी के लिलेए �हैत्�पूणुत हैै। जब आप 
थैैलेेसीीमि�याा सेी ग्र�त हैा�, तो ���थै वि�कल्प वि�शाेष रूप सेी �हैत्�पूणुत 
हैोते हंै। 
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जठिटा�तंओं� सीे बीचाने कें सी�ंेत्त� तरोीकें हैै अपुने उपुचांरो केंयों�क्रो� कें पुं�न 
केरोनं औरो सीभाी जंँचा �ु�ंकेंतं� पुरो जंनं। 

महत्�पूणत: संीक्र�णु याा अन्या बी�ारी का कोइत भीी ले�णु हैोनेे पर 
तुरंत अपनेे डॉॉक्टर सेी संीपकत  कर�, और याहै सीुविनेभि�त कर� विक आपनेे 
टीकाकरणु सी�या पर कर�ाए हंै – वि�शेाषकर याहिदो आपकी वितल्लेी 
विनेकालेी गइत हैै।

आपकाा आहार
अपुने सीं�ंन्यों ��ं�थ्यों केी देोखभां� केरोनं ओं�श्योंके हैै। अच्छां भाोजन खंनं 
सीुगिनभि�त केरो�। 

थैै�ेसीीमि�योंं सीे ग्र�त �ो�ं� �� अक्सीरो कुेछ गि�टांमि�न औरो खगिनजं�, जैसीे जिंजिके,कें 
�तरो के� हैोतंहैै। एसेीं कुेछ तो एनीमि�योंं केे केंरोणु हैोतं हैै, औरो कुेछ उच्चा ओंयोंरोन 
�तरो औरो ओंयोंरोन गिनकें�ने केे लि�ए प्रयोंुक्त उपुचांरो केे केंरोणु हैोतं हैै। ओंपुकें 
डाॉक्टारो ओंपुकेो सीप्�ी��ट्ासी देो सीकेतं हैै। 

कुेछ डाॉक्टारो ओंयोंरोन योंुक्त भाोजन सीे पुरोहैेज़ो केरोने केी सी�ंहै देोते हैं, पुरंोतु दूसीरेो 
डाॉक्टारो �ंनते हैं गिके इसीसेी ओंयोंरोन अधि�भांरो केो रोोकेने पुरो बीहुत के� प्रभां� पुड़ोंतं 
हैै। अपुने ओंहैंरो केे बींरेो �� अपुनी AT ��ं�थ्यों देोखभां� टाी� सीे चाचा �ं केरोनं सीबीसीे 
अच्छां रोहैे�ं। 

���थै हदि�यां केा शिलेए ���थै रह ं
गिनयोंमि�त शंरोीरिरोके व्यंयोंं� केे केइ� �ंभा हैोते हैं। योंहै ओंपुकेी �नोदोशं �� सीु�ंरो 
केरोने औरो ओंपुकेी हैड़ि�योंं� केो �ज़ोबूीत केरोने �� सीहैंयोंके हैो सीकेतं हैै। शरोंबी औरो 
�ूम्रपुंन सीे दूरो रोहैनं बीेहैतरो हैो�ं। 

यदि� आपकाो आ�श्यकाता हो तो सहायता मा�गीं।
प्रश्न अ�श्यों पुूछ�  औरो अपुनी ��ं�थ्यों देोखभां� टाी� केो अपुनी गिकेसीी भाी चिंचाितं केे 
बींरेो �� बीतंएँ। �े जंनते हैं गिके AT गिकेतनी जठिटा� सी��योंं हैै औरो उन्है� केोइ� पुरेोशंनी 
नहैं हैो�ी, भा�े हैी ओंपु एके हैी प्रश्न केइ� बींरो पुूछ�।
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अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (Alpha Thalassemia)

अपनेंे डॉक्टीर से पूछनेें �ालेे प्रश्न

�ुझेे/�ेरे बच्चाे को विकसी प्रकार का AT हैै?

इसी�� विकतनेे जीने परिर�ततने हंै?

क्याा याे वि�लेोपी याा अवि�लेोपी जीने परिर�ततने हंै? 

�ेरे जीने परिर�ततनेा� के क्याा प्रभीा� हैा�गे?

AT का �ुझे पर/�ेरे बच्चाे पर क्याा प्रभीा� पडे़ीगा?

क्याा �ुझेे/उन्है� विनेयामि�त उपचाार की आ�श्याकता हैोगी?

उपचाार के संीभीावि�त दुष्प्रभीा� क्याा हंै?

क्याा-क्याा जटिटलेताए�  हैो सीकती हंै और उनेकी विकतनेी संीभीा�नेा हैै?

�ुझेे AT सेी ग्र�त दूसीरा बच्चाा हैोनेे की विकतनेी संीभीा�नेा हैै?

क्याा कोइत एसेीा उपाया विकयाा जा सीकता हैै क्षिजसीसेी AT सेी ग्र�त दूसीरा 
बच्चाा हैोनेे का जोखिखा� क� विकयाा जा सीके?

क्याा AT सेी ग्र�त �ेरे बच्चाे के बच्चाे हैो सीक� गे, और उन्है� पहैलेे सेी क्याा 
जानेनेा आ�श्याक हैै?
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रोविगयाा� के लिलेए Fast Facts

आप अपनेंे डॉक्टीरां, नेंसा� और अन्य सहायका कामतचाारिरया ंकेा नेंाम और 
संपकात  कि��रण यहा� शिलेखु सकाते ह।ं

नेा� …………………………………………………………

भीूमि�का  …………………………………………………………

फाोने  …………………………………………………………

इत�ेले  …………………………………………………………

नेा�  …………………………………………………………

भीूमि�का  …………………………………………………………

फाोने  …………………………………………………………

इत�ेले  …………………………………………………………

नेा�  …………………………………………………………

भीूमि�का  …………………………………………………………

फाोने  …………………………………………………………

इत�ेले  …………………………………………………………
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�ब्�ा ंऔर �ाक्यां�ां काी मागीत�र्शि�ंकाा
AT माइनेंर। अबी इसीे AT सींकेेत केहैं जंतं हैै।

AT मिमकिनेंमा। अबी इसीे ‘गिबीनं �क्षणु कें 
रोो��ंहैके’ केहैं जंतं हैै; चांरो अल्फां केड़ोंी जीन 
�� सीे एके क्षगितग्र�त योंं अनुपुस्थि�थैत हैोतं हैै। 

AT मेजार। हैी�ोग्�ोगिबीन अल्फां केड़िड़ोंयोंं� केो बीनंने 
�ं�े सीभाी चांरो जीन क्षगितग्र�त योंं अनुपुस्थि�थैत 
हैोते हंै। इसेी केभाी-केभाी Hb बींट्ा�सी रोो� केहैं 
जंतं हैै।

AT संकेात। ओं� तौरो पुरो अल्फां केड़िड़ोंयोंंँ बीनंने 
�ं�े चांरो जीन �� सेी दोो क्षगितग्र�त योंं अनुपुस्थि�थैत 
हैोते हंै।

Hb काॉन्�टंीटी स्प्रिं�प्रंगी (HbCS)। AT �� पुंयोंं जंने 
�ं�ं एके प्रकेंरो कें जीन पुरिरो�त�न जो उसी �थैंन 
केे नं� पुरो रोखं �योंं जहैं ँइसीकेी खोज हुइ� थैी।

Hb बाट्ीतस रोगी। AT �ेजरो कें दूसीरों नं�।

Hb मूल्यांकानें। रोक्त केे न�ूने �� �ौजूदो 
हैी�ोग्�ोगिबीन केे प्रकेंरो औरो �ंत्रां केी जंँचा केे 
लि�ए गिकेयोंं जंने �ं�ं रोक्त पुरोीक्षणु। 

HbH AT। चांरो अल्फां केड़ोंी जीन �� सीे तीन केे 
अनुपुस्थि�थैत योंं क्षगितग्र�त हैोने केी स्थि�थैगित। �ो�ं� केे 
बीीचा �क्षणु बीहुत भिभान्न हैोते हैं औरो ओंपुकेे जीन 
पुरिरो�त�न केे प्रकेंरो पुरो गिनभा�रो केरोते हैं।

अंतगीतभीात�यी रक्त आ�ानें। एके एसेीी तकेनीके 
जिजसीसेी गि�केंसीशी� लिशशु केो �भां�शयों �� रोहैते 
हुए �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� कें ओं�ंन प्रंप्त 
केरोनं सींभा� हैोतं हैै।

अंतःशि�रा। सीी�ं नसी ��।

अल्फाा काड़ीी। योंहै एके प्रकेंरो केी पुॉ�ीपुेप्टांइडा 
केड़ोंी हैै जो सीं�ंन्यों �यों�के हैी�ोग्�ोगिबीन बीनंने केे 
लि�ए ओं�श्योंके हैोती हैै। AT सीे ग्र�त �ो�ं� �� योंहै 
अनुपुस्थि�थैत योंं के� हैो सीकेती हैै।

अकि�लेोपी। एके जीन पुरिरो�त�न जिजसीकें अथै� हैै 
गिके जीन अनुपुस्थि�थैत नहैं हैै बील्किल्के बीदो� �योंं हैै, 
जैसेी केोडा �� �त�नी केी त्राुठिटा।

अक्ति�थै मज्जाा। हैड़ि�योंं� केे बीीचा स्थि�थैत �पुंज जैसीं 
पुदोंथै� जहैंँ रोक्त केोलिशकेंएँ बीनंइ� जंती हैं।

आइत�ीएफा। इन गि�टंाो फार्टिटाि�ंइजेशन कें 
सींजिक्षप्त नं�। इसीे ‘टेा�टा ट्यूूबी बीेबीी’ केे नं� सीे भाी 
जंनं जंतं हैै। �ड़िहै�ं केे अंडांणुु कें �भां�शयों 
केे बींहैरो गिनर्षेचान गिकेयोंं जंतं हैै औरो गिफारो उसेी 
�ंपुसी �भा �ंशयों �� �थैंमिपुत गिकेयोंं जंतं हैै। 
ओंनु�ंलिशके स्थि�थैगितयोंं� केे लि�ए भ्रूूणु केी जंँचा केो 
सींभा� बीनंतं हैै।

आनेंु�ंशि�का पराम�त। एके एसेीी प्रगिक्रोयोंं जो 
�ो�ं� केो पुरिरो�ंरो �� चा� रोहैी ओंनु�ंलिशके स्थि�थैगित 
केो ��ीकेंरो केरोने औरो बीच्चाे केो योंहै स्थि�थैगित ओं�े 
देोने केे जोखिख� केो सी�झाने �� सीहैंयोंके हैै।

आनेंु�ंशि�का क्ति�थैकित। एके योंं अधि�के जीन �� 
पुरिरो�त�न केे केंरोणु हैोने �ं�ं गि�केंरो।

आयरनें अधि�भीार। AT �� एके जठिटा� सी��योंं 
जिजसी�� शरोीरो �� अत्योंधि�के ओंयोंरोन ज�ं हैो जंतं 
हैै औरो हैंगिन पुहुचँांतं हैै।

आयरनें-अल्पता एनेंीमिमया। ओंयोंरोन केी के�ी 
केे केंरोणु हैोने �ं�ं एनीमि�योंं। AT ओंयोंरोन केी 
के�ी सीे नहैं हैोतं हैै। 

उत्परिर�ततनें। जीन �� पुरिरो�त�न।

एंटीीकाोएगीुलेंट्ीस। रोक्त केे थैक्केे के� 

एनेंीमिमया। ���थै �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� केी 
के�ी, जिजसीसीे थैकेंन औरो सींँसी फूा�ने केे �क्षणु 
हैो सीकेते हैं।

ऑस्ति�टीयोपीकिनेंया। हैड़ि�योंं� कें पुत�ं हैोनं पुरंोतु 
ऑस्ति�टायोंोपुोरोोलिसीसी जिजतनं �ंभाीरो नहैं हैै।
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ऑस्ति�टीयोपोरोशिसस। हैड़ि�योंं� कें पुत�ं हैोनं जो 
उन्है� के�ज़ोोरो केरोतं हैै औरो टूाटाने केी सींभां�नं 
बीढ़ं देोतं हैै।

काीलेे�नें थैेरेपी। शरोीरो सीे अगितरिरोक्त �ंतुओं� केो 
गिनकें�ने केे लि�ए प्रयोंुक्त उपुचांरो – AT केे �ं��े 
�� योंहै ओंयोंरोन हैोतं हैै।

क्रोोमोसोम। डाीएनए केी �ंबीी कंुेडालि�त �ड़िड़ोंयोंंँ। 
�ंन� केोलिशकेंओं� �� क्रोो�ोसीो� केे 23 जोड़िड़ोंयोंंं 
हैोती हैं औरो प्रत्योंेके जोड़ोंी कें एके क्रोो�ोसीो� 
�ंतं सीे औरो एके मिपुतं सीे मि��तं हैै। हैरो 
क्रोो�ोसीो� पुरो केइ� जीन स्थि�थैत हैोते हैं।

खुुलेी सजातरी। सीं�ंन्यों सीज�रोी, जहैंँ ऑपुरेोशन 
एके बीड़ोंे चाीरेो सीे गिकेयोंं जंतं हैै।

गीभीत�थै Hb. एके प्रकेंरो कें हैी�ोग्�ोगिबीन जो 
केे�� �भां�शयों �� भ्रूूणु �� औरो जन्� केे कुेछ 
सी�यों बींदो तके लिशशु �� पुंयोंं जंतं हैै। जन्� 
केे बींदो, दूसीरेो जीन केे गिनदेोशन �� �यों�के 
हैी�ोग्�ोगिबीन कें उत्पुंदोन हैोतं हैै।

जाा�चा। गिबीनं �क्षणु �ं�े व्यस्थिक्तयोंं� �� गिकेसीी 
गि�लिशष्ट रोो� केे लि�ए पुरोीक्षणु।

जाीनें। डाीएनए केी �ो �ड़िड़ोंयोंंँ जिजन�� व्यस्थिक्त�त 
प्रोटाीन बीनंने केे केोडा हैोते हैं। योंहै शरोीरो केी �खृि� 
औरो गि�केंसी केो गिनयोंंगित्रात केरोते हंै, औरो इकेटे्ठे 
एके-जुटा हैोकेरो क्रोो�ोसीो� बीनंते हैं। 

टीॉांस उत्परिर�ततनें। AT सींकेेत ��, इसीकें अथै� हैै 
गिके अ��-अ�� क्रोो�ोसीो� पुरो दोो जीन पुरिरो�त�न 
�ौजूदो हैं।

डीएनेंए। ओंनु�ंलिशके केोडा जो एके जी� केे 
गि�केंसी औरो केंयों� केी रूपुरेोखं हैोतं हैै। जीन 
औरो क्रोो�ोसीो� डाीएनए सीे बीने हैोते हैं।

कितल्लेी। शरोीरो कें एके अं� जो प्रगितरोक्षं प्रणुं�ी 
कें भां� हैै औरो पुुरोंनी औरो क्षगितग्र�त �ं� रोक्त 
केोलिशकेंओं� केो नष्ट केरोने केे लि�ए उत्तरोदोंयोंी हैै।

थ्रोो�बोशिसस। रोक्त कें थैक्कें। 

नेंै�ाकिनेंका परीक्षण। �ो�ं� �� नए पुरोीक्षणु, 
उपुचांरो योंं चिचागिकेत्सीीयों प्रगिक्रोयोंं केी जंँचा केे लि�ए 
गिकेयोंं जंने �ं�ं शो� अध्योंयोंन। पुरोीक्षणुं� �� योंहै 
देोखं जंतं हैै गिके क्योंं उपुचांरो सीुरोजिक्षत हैै, इसीकेे 
दुष्प्रभां� क्योंं हैं योंं उपुचांरो गिकेतनं प्रभां�ी हैै। 

मिपत्त पथैरी। मिपुत्ते �� बीनने �ं�ी सीख्त ढेे�े जो 
दोदो� कें केंरोणु बीनते हैं। AT ��, योंे अत्योंधि�के 
गिबी�ीरुगिबीन (पुरुोंनी योंं क्षगितग्र�त �ं� रोक्त 
केोलिशकेंओं� केे नष्ट हैोने पुरो उत्पुन्न उपु-उत्पुंदो) केे 
केंरोणु बीनते हंै।

पीशिलेया। शरोीरो �� अत्योंधि�के गिबी�ीरुगिबीन हैोने केे 
केंरोणु त्�चां औरो ओंखँं� केे सीफेादो भां� कें पुी�ं 
पुड़ोंनं। 

प्री-एक्लेै�पशिसया। �भां���थैं केी एके जठिटा�तं 
जो हैंइडंाोप्सी फाीटैालि�सी केे सींथै हैो सीकेती हैै। 
योंड़िदो इसीकें पुतं न चा�े औरो उपुचांरो न गिकेयोंं 
जंए तो घांतके हैो सीकेती हैै। �ंँ �� ड़िदोखने �ं�े 
सींकेेतं� �� रोक्तचांपु कें बीढ़नं औरो �ूत्रा �� प्रोटाीन 
कें हैोनं शंमि�� हैं।

प्रोटीीनें। एके प्रकेंरो कें अणुु जो के� सेी के� एके 
पुॉ�ीपुेप्टांइडा केड़ोंी (पुरो�पुरो जुड़ोंे एमि�नो एलिसीडा 
केी केड़ोंी) सेी बीनं हैोतं हैै जो गित्रा-ओंयोंं�ी ओंकेंरो 
�� �ुड़ोंं हैोतं हैै।

फााइब्रोोशिसस। सीं�ंन्यों शंरोीरिरोके ऊतकें� कें 
�ोटां औरो के�ोरो हैो जंनं। AT �� ओंयोंरोन 
अधि�भांरो केे केंरोणु �ी�रो �� फांइब्रोोलिसीसी हैो 
सीकेतं हैै।
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फेारिरटिटीनें। एके प्रोटाीन जो ओंपुकेी केोलिशकेंओं� केे 
अंदोरो ओंयोंरोन केो संीग्रड़िहैत केरोतं हैै।

फाोशिलेका एशिसड। �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� केे 
उत्पुंदोन केे लि�ए ओं�श्योंके एके बीी गि�टांमि�न। 
AT सीे ग्र�त �ो�ं� �� एनीमि�योंं केे �क्षणुं� केो के� 
केरोने केे लि�ए केभाी-केभाी इसीकें उपुयोंो� गिकेयोंं 
जंतं हैै।

‘किबनेंा लेक्षण काा रोगी�ाहका’। हैी�ोग्�ोगिबीन 
अल्फां केड़ोंी केे लि�ए केोडा केरोने �ं�े चांरो जीन 
�� सीे एके AT जीन पुरिरो�त�न। ओंपुकेो योंहै रोो� 
नहैं हैै पुरंोतु ओंपुसीे योंहै जीन पुरिरो�त�न ओंपुकेे 
बीच्चां� �� जं सीकेतं हैै। इसीे AT मि�गिन�ं भाी केहैं 
जंतं हैै।

किबलेीरुकिबनें। एके रंो� जो पुरुोंनी औरो क्षगितग्र�त 
�ं� रोक्त केोलिशकेंओं� केे नष्ट हैोने पुरो उत्पुन्न 
हैोतं हैै।

मलेेरिरया। �च्छारों� द्वांरों �ो�ं� �� फैा�ने �ं�ं 
एके �ंभाीरो रोो� जो पुरोजी�ी केे केंरोणु हैोतं हैै। 
थैै�ेसीीमि�योंं केे लि�ए जीन पुरिरो�त�न �ं�े �ो�ं� �� 
योंहै रोो� है�कें हैोतं हैै। 

माइक्रोोसाइटीोशिसस। इसीकें अथै� हैै ‘छोटाी 
केोलिशकेंएँ’। AT संीकेेत �ं�े �ो�ं� �� �ं� रोक्त 
केोलिशकेंएँ असीं�ंन्यों रूपु सेी छोटाी हैो सीकेती हंै, 
जिजसीे ओंयोंरोन केी के�ी सीे हैोने �ं�ं एनीमि�योंं 
सी�झां जं सीकेतं हैै।

रक्त आ�ानें। दोंन गिकेए �ए रोक्त केो सीी�े 
रोक्तप्र�ंहै �� ड़िडंापु (अंतःलिशरों प्र�ंहै) द्वांरों प्रंप्त 
केरोनं।

रक्त कि�घटीनें। �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� कें टूाटानं 
औरो उनकेी अंदोरो केी सीं�ग्री कें ओंसीपुंसी केे 
द्र� (उदोंहैरोणु केे लि�ए, रोक्त) �� फैा�नं।

रोगी�ाहका। एसेीे व्यस्थिक्त केे लि�ए प्रयोंुक्त शब्दो 
जिजसी�� रोो� सीे जुड़ोंं जीन पुरिरो�त�न उपुस्थि�थैत 
हैै औरो जो इसीे ओं�े भाी देो सीकेतं हैै, पुरंोतु ��योंं 
रोो�ग्र�त नहैं हैै।

लेाले रक्त काोशि�काा। एके प्रकेंरो केी रोक्त 
केोलिशकें जो शरोीरो �� ऑक्सीीजन पुहुचँांती हैै।

लेी�र। शरोीरो कें अं� जो हैी�ो�ंइलिसीसी केे बींदो 
अपुलिशष्ट पुदोंथैं� कें सींसीं�न केरोतं हैै।

लेैप्रो�काोमिपका सजातरी। ऑपुरेोशन केइ� छोटेा चाीरों� 
सीे गिकेयोंं जंतं हैै, इसीलि�ए ��ं�थ्यों �ंभा अक्सीरो 
शीघ्र हैोतं हैै। इसीे केभाी-केभाी केी-हैो� सीज�रोी 
केहैं जंतं हैै।

�ं�ानेंुक्रोम। अपुने बीच्चां� केो अपुने जीन देोनं।

कि�लेोपी। AT �� गि��ोपुी जीन पुरिरो�त�न कें अथै� 
हैै गिके जीन पुूरोी तरोहै सीे अनुपुस्थि�थैत हैै।

संकेात। (के) ओंनु�ंलिशके गि�शेर्षतं। (ख) AT �� 
दोो जीन पुरिरो�त�न।

शिसरोशिसस। �ी�रो केो दोीघा�केंलि�के क्षगित सीे हैोने 
�ं�ं �ी�रो कें रोो�। ���थै �ी�रो केे ऊतके, 
रेोशेदोंरो क्षत ऊतके �� पुरिरो�र्तितित हैो जंतं हैै औरो 
�ी�रो लिसीकुेड़ों जंतं हैै।

शिसस उत्परिर�ततनें। AT सींकेेत ��, इसीकें अथै� हैै 
एके हैी क्रोो�ोसीो� पुरो दोो जीन पुरिरो�त�न �ौजूदो 
हैं।

�टेीम सेले प्रत्यारोपण (टीॉांसप्लेांटी)। कुेछ प्रकेंरो 
केे रोक्त गि�केंरों� केे लि�ए एके �हैन उपुचांरो 
जिजसी पुरो AT �ेजरो केे सींभांगि�त उपुचांरो केे रूपु 
अनुसीं�ंन गिकेयोंं जं रोहैं हैै।

�प्लेीनेंेक्टीॉमी। गितल्�ी गिनकें�ने केी सीज�रोी।

 
 

© S. Karger Publishers Ltd 2025



46

रोविगयाा� के लिलेए Fast Facts

�प्लेीनेंोमेगीलेी। गितल्�ी कें बीढ़ जंनं।

हाइडॉॉप्स फाीटैीशिलेस। एके �ंभाीरो स्थि�थैगित जो AT 
�ेजरो सेी ग्र�त अजन्�े लिशशुओं� �� उत्पुन्न हैो सीकेती 
हैै। योंहै शरोीरो �� द्र� केे असीं�ंन्यों सींग्रहै कें 
केंरोणु बीनती हैै, जो जंन�े�ं हैो सीकेती हैै।

हीमोग्लेोकिबनें। �ं� रोक्त केोलिशकेंओं� �� �ौजूदो 
ओंयोंरोनयोंुक्त प्रोटाीन जो ऑक्सीीजन सीे जुड़ोंकेरो 
उसीे पुूरेो शरोीरो �� पुहुचँांतं हैै।

हपेेटीोमेगीलेी। बीढ़ं हुओं �ी�रो।
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इस ��ता�ेज़ काी तैयारी मं प्रयुक्त स्रोोत

BMJ Best Practice
https://bestpractice.bmj.com

British National Formulary
https://bnf.nice.org.uk

European Medicines Agency
www.ema.europa.eu

Medline Plus
www.medlineplus.gov/

Northern California 
Comprehensive Thalassemia 
Center
www.thalassemia.com

Thalassaemia International 
Federation
https://thalassaemia.org.cy

UK Thalassaemia Society
https://ukts.org

UpToDate
www.wolterskluwer.com/en/ 
solutions/uptodate

अनेंु�ंशिसत संसा�नें

Northern California Comprehensive Thalassemia Center
www.thalassemia.com

Thalassaemia International Federation
https://thalassaemia.org.cy

UK Thalassaemia Society
https://ukts.org

Cooley’s Anemia Foundation
www.thalassemia.org

WWW
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हम आपकाी राय जाानेंनेंा चााहगंीे

इसी पु�तक नेे आपकी कैसेी सीहैायाता की? क्याा कोइत एसेीी बात हैै जो आपको सी�झे नेहैं आइत?  

क्याा अभीी भीी आपका कोइत प्रश्न हंै क्षिजसीका उत्तर नेहैं मि�लेा? 

कृपयाा अपनेे प्रश्न, याा कोइत अन्या टिटप्पणुी को, fastfacts@karger.com पर भीेज� और भीवि�ष्या  

के संी�करणुा� के पाठका� की सीहैायाता कर�। �न्या�ादो!

चिचाविकत्सीकीया लेेखाने सीहैायाता लिलेज़ �लु्फा (Liz Woolf) द्वाारा प्रदोाने की गइत।

Agios के याोगदोाने सेी संीभी� बनेायाा गयाा। Agios का सीा�ग्री पर कोइत प्रभीा� नेहैं थैा और सीभीी वि�षयाा� की 

��तंत्र और संीपादोकीया सी�ी�ा की गइत। 
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रोोगि�यों �ं केे लि�ए Fast Facts
अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (Alpha Thalassemia)

 2   अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा क्याा होोताा हो?ै 

 4   AT कि�सी �ारण होोताा हो ैऔर कि�सी�ो होोताा हो?ै

 6  जीीन एवंं आनुवंंशि�� किवंरासीता

24   जीा�च एवंं किनदाान

25   आनुवंंशि�� परा��श

28  लेक्षण एवंं उपचार

36   नैदााकिन� परीक्षण

37   AT �े शिलेए नए उपचार

39   अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा �े सीाथै जीीवंन जीीना

Agios केे योंो�दांन सेे सेंभव बनंयोंं �योंं। Agios कें 
सेंमग्रीी परो केोई� प्रभंव नहींं थां औरो सेभी मदा �ं केी स्वतंंत्र 
औरो सेंपंदाकेीयों सेमीक्षां केी �ई�।
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