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सबसेे पहलेे,तथ्य जाानेंं...

1 अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (AT) एक जन्मजाात रक्त वि�काार हैै। AT होोनेे केे लि�ए 
आपकोो मााताा-पि�ताा दोोनोंं� सेे एक जीीन (वंंशााणुु) परि�वर्ततन मि�लनाा चााहि�ए। 

2 यदि� आपकोो मााताा-पि�ताा मेंं सेे कि�सीी एक सेे जीीन परि�वर्ततन मि�लताा हैै, तोो आप 
एक वााहक हंैं लेेकि�न आपकोो यह वि�काार नहींं हैै। यदि� आपकाा जीीवन-सााथीी भीी 
एक रोोगवााहक हैै, तोो आपकेे बच्चेे कोो AT होोनेे कीी संंभाावनाा हैै।

3 AT सबसेे अधि�क दक्षि�ण-पूूर्वव और दक्षि�ण एशि�याा, अफ्रीीकाा, मध्य-पूूर्वव और 
भूूमध्य-साागर क्षेेत्र केे वंंशज लोोगोंं� मेंं पाायाा जााताा हैै।

4 AT मेंं दोो जोोड़ीी जीीन शाामि�ल होोतेे हंैं - आप मेंं एक, दोो, तीीन याा चाार जीीन 
परि�वर्ततन मौौजूूद होो सकतेे हंैं। जीीन परि�वर्ततनोंं� केे भीी वि�भि�न्न प्रकाार होोतेे हंैं - जीीन 
याा तोो अनुुपस्थि��त होो सकताा हैै याा क्षति�ग्रस्त। 

5 आपकाा AT कि�तनाा गंंभीीर हैै, यह आपकेे जीीन परि�वर्ततनोंं� कीी संंख्याा और प्रकाार 
पर नि�र्भभर करताा हैै। 

6 AT मेेजर (चाार जीीन परि�वर्ततन) आमतौौर पर बि�नाा चि�कि�त्सकीीय हस्तक्षेेप केे जन्म 
सेे पहलेे हीी याा तुुरंंत बााद घाातक होोताा हैै। यह वि�काार जीीवन भर रहताा हैै लेकेि�न 
अब उपचाार केे सााथ इसेे नि�यंंत्रण मेंं रखाा जाा सकताा हैै।

इस पुुस्ति�िकाा सेे आपकोो AT कोो समझनेे मेंं सहाायताा मि�लेेगीी तााकि� आप 
अपनेे वि�काार और इसकेे उपचाार केे बाारेे मेंं अपनीी चि�कि�त्साा टीीम सेे बाात 
कर सकंें। 

रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts
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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा क्याा होोताा है?ै
थैैलेेसीीमि�याा एक जन्मजाात वि�काार हैै। यह लााल रक्त कोोशि�कााओंं कोो प्रभाावि�त 
करताा हैै। इसकेे दोो मुुख्य प्रकाार हैंं:अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (AT) और बीीटाा थैैलेेसीीमि�याा 
(BT)। यह पुुस्ति�िकाा AT केे बाारे मेंं हैै।

AT मेंं, शरीीर स्वस्थ हीीमोोग्लोोबि�न (Hb) पर्याा�प्त माात्राा मेंं नहींं बनााताा हैै और 
लााल रक्त कोोशि�कााएँ बहुत कम होोतीी हैंं। Hb लााल रक्त कोोशि�कााओंं मेंं पाायाा जााने 
वाालाा प्रोोटीीन होोताा हैै जोो उन्हेंं शरीीर मेंं ऑक्सीीजन पहुँचँाानेे मेंं सक्षम बनााताा 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)

हीीमोोग्लोोबि�न ठीीक सेे क्योंं� नहींं बनताा है?ै
Hb लााल रक्त कोोशि�कााओंं मेंं स्थि��त प्रोोटीीन अणुु होोताा हैै जोो फेेफड़ोंं� सेे शरीीर केे 
ऊतकोंं� तक ऑक्सीीजन पहुँचँााताा हैै। काार्बबन डााइऑक्सााइड कोो भीी Hb द्वााराा ऊतकोंं� 
सेे वाापस फेेफड़ोंं� तक पहुँचँाायाा जााताा हैै। Hb लााल रक्त कोोशि�कााओंं कीी आकृति� 
कोो बनााए रखनेे मेंं सहाायताा करताा हैै। 

साामाान्य वयस्क Hb चाार प्रोोटीीन कड़ि�योंं� सेे बनाा होोताा हैै - दोो अल्फाा कड़ि�याँँ� और 
दोो बीीटाा कड़ि�याँँ�। यदि� आपकोो AT हैै, तोो आपकाा शरीीर याा तोो असाामाान्य अल्फाा 
कड़ि�याँँ� बनााताा हैै याा उन्हेंं पर्याा�प्त माात्राा मेंं नहींं बनााताा, जि�स काारण आप स्वस्थ Hb 
कीी पर्याा�प्त माात्राा नहींं बनाा पाातेे।

जब स्वस्थ लााल रक्त कोोशि�कााओंं और Hb कीी पर्याा�प्त माात्राा न होो, तोो 
ऑक्सीीजन शरीीर केे ऊतकोंं� तक नहींं पहुँचँतीी, और व्यक्ति�ि कमज़ोोरीी, थकाान और 
साँँ�स लेेनेे मेंं कठि�नााई� महसूस कर सकताा हैै। इसेे एनीीमि�याा (रक्तााल्पताा) कहाा 
जााताा हैै। यह हल्काा याा गंंभीीर होो सकताा हैै। गंंभीीर एनीीमि�याा सेे अंंगोंं� कोो हाानि� पहुँचँ 
सकतीी हैै और यह घाातक होो सकताा 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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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

AT कि�स काारण होोताा है ैऔर कि�सकोो होोताा है?ै
AT एक आनुुवंंशि�क वि�काार हैै। उसकाा मतलब हैै कि� यह एक याा अधि�क जीीन मेंं 
परि�वर्ततन (उत्परि�वर्ततन) केे काारण होोताा हैै। परि�वर्ततन वि�भि�न्न प्रकाार केे होो सकतेे हैंं 
- कुुछ केे काारण Hb कीी अल्फाा कड़ि�याँँ� पूूरीी तरह अनुुपस्थि��त होोतीी हैंं, जबकि� अन्य 
केे काारण अल्फाा कड़ि�योंं� काा उत्पाादन कम होो जााताा हैै।

AT वि�श्व केे कुुछ क्षेेत्रोंं� मेंं अधि�क साामाान्य हैै जहाँँ� मलेेरि�याा कीी समस्याा हैै, याा रहीी 
हैै (जैैसेे मध्य पूूर्वव, उत्तरीी अफ्रीीकाा, भाारत और दक्षि�ण-पूूर्वव एशि�याा) और उन लोोगोंं� 
मेंं जि�नकेे पूूर्ववज इन क्षेेत्रोंं� सेे थेे। ऐ�साा इसलि�ए हैै क्योंं�कि� जोो जीीन परि�वर्ततन AT काा 
काारण होोतेे हैंं, वेे मलेेरि�याा सेे भीी कुुछ सुुरक्षाा प्रदाान करतेे हैंं। 

समय केे सााथ-सााथ, जनसंंख्याा मेंं AT जीीन परि�वर्ततन वाालेे लोोगोंं� काा अनुुपाात 
बढ़ताा गयाा हैै, और जैैसेे-जैैसेे लोोग वि�श्व भर मेंं प्रवाास कर रहेे हैंं, AT अन्य क्षेेत्रोंं� मेंं 
भीी अधि�क साामाान्य होोताा गयाा हैै। 

मेेरेे प्रश्न

AT केे काारण केे बाारेे मेंं आपकेे जोो भीी प्रश्न होंं�, उन पर अपनेे डॉॉक्टर सेे चर्चाा� 
करनेे केे लि�ए लि�ख कर रखेंं।
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AT केे प्रकाार
आपकोो कि�स प्रकाार काा AT हैै और यह आपकोो कैैसेे प्रभाावि�त करताा हैै, यह इन 
बाातोंं� पर नि�र्भभर करताा हैै: 
•	कि� तनेे और कौौन सेे जीीन परि�वर्ति�ित हुए हैंं  
•	 प्रभाावि�त हुए जीीन काा संंयोोजन
•	 क्याा प्रत्येेक प्रभाावि�त जीीन पूूरीी तरह अनुुपस्थि��त हैै याा क्षति�ग्रस्त हैै।

AT केे चाार प्रकाार
बि�नाा लक्षण काा रोोगवााहक। रक्त परीीक्षण आम तौौर पर साामाान्य होोतेे हैंं। आमतौौर 
पर आपमेंं कोोई� लक्षण नहींं होंं�गेे, परंतुु आपसे क्षति�ग्रस्त जीीन आपकेे बच्चेे मेंं जाा 
सकताा हैै।

अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा मााइनर/संंकेेत। आपकोो छोोटीी लााल रक्त कोोशि�कााओंं वाालाा 
हल्काा एनीीमि�याा होो सकताा हैै, जि�सेे गलतीी सेे आयरन कीी कमीी वाालाा एनीीमि�याा 
समझाा जाा सकताा हैै। दोो जीीन प्रभाावि�त होोतेे हैंं।

हीीमोोग्लोोबि�न H (HbH) AT। केेवल एक काार्ययशीील अल्फाा जीीन मौौजूूद होोताा हैै। 
आपकोो मध्यम सेे गंंभीीर एनीीमि�याा होो सकताा हैै। आपकोो AT मेेजर सेे ग्रस्त बच्चाा होोनेे 
काा अधि�क जोोखि�म हैै।

अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा मेेजर। सभीी चाार जीीन अनुुपस्थि��त हैंं। इसकेे काारण गंंभीीर 
एनीीमि�याा होोताा हैै। अधि�कांं�श माामलोंं� मेंं, इस वि�काार सेे ग्रस्त शि�शु कीी जन्म सेे पहलेे 
मौौत होो जाातीी हैै, यदि� गर्भाा�शय मेंं हीी उपचाार न कि�याा जााए।

आप जीीन और आनुुवंंशि�क वि�राासत केे बाारे मेंं पृृष्ठ 6 पर अधि�क जाानकाारीी पढ़ 
सकतेे हैं।

मेेरेे AT काा प्रकाार

अपनेे डॉॉक्टर सेे पूूछंें कि� आपकोो कि�स प्रकाार काा AT हैै।  
इसेे यहाँँ� नोोट कर लेंं।

जीीन परि�वर्ततनोंं� केे बाारेे मेंं पृृष्ठ 7 पर और जाानकाारीी पढ़ंें।

 
 

© S. Karger Publishers Ltd 2025



6

रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

जीीन एवंं आनुुवंंशि�क वि�राासत
 क्रोोमोोसोोम (गुुणसूूत्रोंं�) पर जीीन वााहि�त होोतेे हैंं। हमाारे शरीीर कीी प्रत्येेक कोोशि�काा मेंं 
23 जोोड़ीी क्रोोमोोसोोम होोतेे हैंं – याानीी कुुल 46 क्रोोमोोसोोम। प्रत्येेक क्रोोमोोसोोम पर 55 
सेे 20,000 जीीन मौौजूूद होोतेे हैै। 

जीीन भीी जोोड़ि�योंं� मेंं होोतेे हैंं। आप इनकीी एक प्रति� मााताा सेे और एक प्रति� पि�ताा 
सेे प्रााप्त करते हैंं। जीीनकीी एक जोोड़ीी क्रोोमोोसोोम कीी एक जोोड़ीी पर वााहि�त होोतीी 
हैै (प्रत्येेक क्रोोमोोसोोम पर एक जीीन)। जीीन कीी प्रत्येेक जोोड़ीी मेंं एक प्रोोटीीन बनााने 
काा कोोड होोताा हैै। प्रोोटीीन,  एमि�नोो एसि�ड नाामक राासाायनि�क नि�र्माा�ण इकााइयोंं� कीी 
कड़ि�याँँ� होोतीी हैंं और येे शरीीर केे कााम करनेे केे लि�ए अत्याावश्यक हैंं।

समग्र रूप सेे, आपकेे जीीन मेंं आपकेे पूूरेे शरीीर कीी वृदृ्धि�, वि�काास और काार्यय कीी 
रूपरेखाा होोतीी हैै।

इसमेंं कौौन-कौौन सेे जीीन शाामि�ल होोतेे हैं?ं
Hb अल्फाा कड़ि�योंं� काा उत्पाादन दोो जोोड़ीी जीीन – HBA1 और HBA2 द्वााराा 
नि�यंंत्रि�त होोताा हैै। उनकेे द्वााराा वााहि�त कोोड एक समाान हैंं। 

�ो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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हर व्यक्ति�ि प्रत्येेक जीीन कीी एक प्रति� अपनेे 
पि�ताा सेे और एक प्रति� अपनीी मााताा सेे प्रााप्त करताा 
हैै। इसकाा अर्थथ हैै कि� चाार जीीन प्रति�याँँ� होोतीी हैंं 
जि�नकेे काारण AT होोनेे कीी संंभाावनाा होोतीी हैै:
•	 दोो HBA1 जीीन
•	 दोो HBA2 जीीन।

वि�लोोपीी एवंं अवि�लोोपीी जीीन परि�वर्ततन। 
AT मेंं जीीन परि�वर्ततन केे दोो महत्वपूूर्णण प्रकाार हैंं।
•	यदि�  कोोई� जीीन पूूरीी तरह सेे अनुुपस्थि��त होो, तोो 

इसेे वि�लोोपीी थैैलेेसीीमि�याा कहाा जााताा हैै।
•	यदि�  जीीन अनुुपस्थि��त नहींं हैै लेेकि�न क्षति�ग्रस्त 

होो, तोो इसेे अवि�लोोपीी थैैलेेसीीमि�याा कहाा जााताा 
हैै। वि�लोोपीी परि�वर्ततनोंं� कीी तुुलनाा मेंं अवि�लोोपीी 
जीीन परि�वर्ततनोंं� सेे अधि�क गंंभीीर लक्षण उत्पन्न 
होोतेे हैंं।

जीीन परि�वर्ततनोंं� काा स्थाान। यदि� आपमेंं 
दोो जीीन परि�वर्ततन हैंं, तोो दोोनोंं� अनुुपस्थि��त 
याा क्षति�ग्रस्त जीीन एक हीी क्रोोमोोसोोम पर 
होो सकते हैंं। इसेे 'सि�स' उत्परि�वर्ततन (जीीन 
परि�वर्ततन) कहाा जााताा हैै। आप अपने नोोट््स मेंं 
इसेे aa/-- केे रूप मेंं लि�खाा हुआ देेख सकतेे 
हैंं। 

याा प्रत्येेक क्रोोमोोसोोम पर एक-एक जीीन 
परि�वर्ततन होो सकताा हैै। इसेे 'टं्रां��स' उत्परि�वर्ततन 
कहाा जााताा हैै। आप अपने नोोट््स मेंं इसेे 
a-/a- केे रूप मेंं लि�खाा हुआ देेख सकतेे हैंं।

मातासे �ोमोसोम�पतासे �ोमोसोम

HBA1

HBA2

HBA1

HBA2

�सस ट�ांस
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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

अपनेे डॉॉक्टर सेे कहें.ं.. 

...कि� नि�शाान लगााएँँ  कि� आपकेे कि�तनेे जीीन 
परि�वर्ततन हंैं और वेे कहाँँ� स्थि��त हंैं।

अपनेे वि�काार केे बाारेे मेंं अधि�क जााननाा आवश्यक क्योंं� है?ै
यदि� आप गर्भभवतीी हैंं याा गर्भभवतीी होोनेे कीी योोजनाा बनाा रहीी हैंं, तोो अपनीी आनुुवंंशि�क 
स्थि��ति� केे बाारे मेंं अधि�क जााननाा आवश्यक हैै। अधि�क जााननेे काा अर्थथ हैै कि� आप 
अपनेे अजन्मेे बच्चेे कोो होोनेे वाालेे जोोखि�मोंं� केे बाारे मेंं बेेहतर जाानकाारीी रखतीी हैंं।

मााताा-पि�ताा केे लि�ए यह जााननाा आवश्यक हैै कि� जीीन परि�वर्ततन एक हीी क्रोोमोोसोोम 
पर हैंं याा अलग-अलग क्रोोमोोसोोम पर।

अपनेे जीीन परि�वर्ततनोंं� केे बाारे मेंं अपनेे डॉॉक्टर सेे पूूछेंं  और इस पृृष्ठ केे शीीर्षष पर 
दि�ए गए बॉॉक्स मेंं उस जाानकाारीी कोो लि�खेंं।

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।
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एक जीीन परि�वर्ततन
यदि� आपमेंं केेवल एक AT जीीन परि�वर्ततन हैै, तोो आपकोो बि�नाा लक्षण काा  
रोोगवााहक कहाा जााताा हैै।  इसेे AT मि�नि�माा भीी कहाा जााताा हैै।

इसकाा क्याा अर्थथ है?ै
आपमेंं AT केे कोोई� संंकेेत नहींं होंं�गेे और इससे संंबंंधि�त कोोई� स्वाास्थ्य समस्यााएँ 
नहींं होंं�गीी। 

यदि� आप रोोगवााहक हैं ंऔर आपकाा बच्चाा कि�सीी ऐ�सेे व्यक्ति�ि सेे होोताा है ैजोो 
खुुद भीी रोोगवााहक है,ै तोो हर गर्भाा�वस्थाा केे लि�ए:
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT काा संंकेेत होोगाा (दोो जीीन 

परि�वर्ततन, पृृष्ठ 9 देेखेंं)
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु बि�नाा लक्षण काा रोोगवााहक होोगाा 

(एक जीीन परि�वर्ततन)
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं कोोई� जीीन परि�वर्ततन नहींं होोगाा।

बहुत दुर्ललभ स्थि��ति� मेंं, और केेवल कुुछ वि�शेेष प्रकाार केे जीीन परि�वर्ततनोंं� केे 
सााथ, AT सेे ग्रस्त बच्चाा होोनेे कीी संंभाावनाा होोतीी 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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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

दोो जीीन परि�वर्ततन
यदि� आपमेंं दोो जीीन परि�वर्ततन हैंं, तोो माानाा जााताा हैै आपकोो AT संंकेेत  हैै, जि�सेे AT 
मााइनर भीी कहाा जााताा हैै। 

इसकाा क्याा अर्थथ है?ै
दोो जीीन परि�वर्ततन वाालेे अधि�कांं�श लोोगोंं� कोो हल्काा एनीीमि�याा (स्वस्थ लााल रक्त 
कोोशि�कााओंं कीी कमीी) केे सि�वाा AT सेे संंबंंधि�त कोोई� गंंभीीर स्वाास्थ्य समस्यााएँ नहींं 
होोतीी हैंं। एनीीमि�याा केे काारण थकाान होो सकतीी हैै, वि�शेेष रूप सेे व्याायााम केे बााद 
(पृृष्ठ 29 देेखेंं)।

मााइक्रोोस्कोोप मेंं देेखनेे पर, आपकीी लााल रक्त कोोशि�कााएँ साामाान्य सेे छोोटीी 
दि�खााई� देंंगीी। डॉॉक्टर छोोटीी लााल रक्त कोोशि�कााओंं कोो मााइक्रोोसााइटोोसि�स कहतेे 
हंैं। यह कोोशि�कााएँ Hb कीी कमीी केे काारण ऐ�सीी दि�खााई� देेतीी हैंं।

महत्वपूूर्णण: यदि� आपकोो एनीीमि�याा हैै, तोो सुुनि�श्चि�त करेंं कि� आपकेे 
डॉॉक्टर कोोपताा होो कि� आपमेंं AT संंकेेत मौौजूूद हैै (याा यदि� आपकीी 
जाँँ�च नहींं हुई� हैै, तोो आपकेे परि�वाार मेंं थैैलेेसीीमि�याा हैै)। यदि� डॉॉक्टर 
कोो यह पताा न होो, तोो वह आपकेे एनीीमि�याा केे लि�ए आयरनसप्लीीमेंंट 
लि�ख सकताा हैै, परंंतुु यदि� आपकोो AT हैै तोो आपकोो इसकीी बि�ल्कुुल 
आवश्यकताा नहींं हैै क्योंं�कि� आपमेंं 'आयरन अधि�भाार' उत्पन्न होो 
सकताा हैै। आयरन अधि�भाार हाानि�काारक होोताा हैै (पृृष्ठ 33 देेखेंं)।

अक्सर उपयोोग कि�ए जाानेे वाालेे शब्द

मााइक्रोोसााइटोोसि�स शब्द असाामाान्य रूप सेे छोोटीी लााल रक्त 
कोोशि�कााओंं काा वर्णणन करनेे केे लि�ए उपयोोग कि�याा जााताा 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)

जब मााताा-पि�ताा मेंं सेे कि�सीी एक केे एक हीी क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन 
होंं� और दूसरेे मेंं कोोई� जीीन परि�वर्ततन न होो, तोो प्रत्येेक गर्भाा�वस्थाा मेंं:
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT काा संंकेेत होोगाा (दोो जीीन 

परि�वर्ततन)
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं कोोई� जीीन परि�वर्ततन नहींं होोगाा।
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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

यदि� दोोनोंं� मााताा-पि�ताा केे एक हीी क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन होंं�, तोो 
प्रत्येेक गर्भाा�वस्थाा मेंं:
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT मेेजर काा संंकेेत होोगाा (चाार जीीन 

परि�वर्ततन)
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं एक हीी क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन 

परि�वर्ततन केे सााथ AT काा संंकेेत होोगाा
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं कोोई� जीीन परि�वर्ततन नहींं होोगाा।

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� मााताा-पि�ताा मेंं सेे कि�सीी एक केे प्रत्येेक क्रोोमोोसोोम पर जीीन परि�वर्ततन होंं� 
परंंतुु दूसरेे मेंं कोोई� जीीन परि�वर्ततन न होो, तोो प्रत्येेक बच्चाा रोोगवााहक होोगाा।

यदि� दोोनोंं� मााताा-पि�ताा केे प्रत्येेक क्रोोमोोसोोम पर जीीन परि�वर्ततन होंं�, तोो प्रत्येेक 
बच्चेे मेंं AT संंकेेत होंं�गेे।

�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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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

तीीन जीीन परि�वर्ततन
यदि� आपमेंं तीीन जीीन परि�वर्ततन हैंं, तोो आपकोो हीीमोोग्लोोबि�न H AT (HbH AT) 
हैै। 

इसकाा क्याा अर्थथ है?ै
आपकोो अनुुभव होोनेे वाालेे लक्षण और जटि�लतााएँ आपकेे जीीन परि�वर्ततन केे प्रकाार 
पर नि�र्भभर करेंंगेे। 

अनुुपस्थि��त AT जीीन (वि�लोोपीी HbH) वाालेे लोोगोंं� कीी तुुलनाा मेंं अवि�लोोपीी 
HbH वाालेे लोोगोंं� मेंं अधि�क गंंभीीर रोोग होोनेे कीी प्रवृतृ्ति� होोतीी हैै।

आपकोो हलकाा एनीीमि�याा होो सकताा हैै याा यह इतनाा गंंभीीर होो कि� छोोटीी आयुु सेे 
हीी नि�यमि�त रक्त आधाान (खूून चढ़ाानेे) कीी आवश्यकताा पड़ेे।

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� मेेरेे बच्चेे हुए तोो क्याा जोोखि�म है?ै
यदि� मााताा-पि�ताा मेंं सेे कि�सीी एक मेंं तीीन जीीन परि�वर्ततन होंं� परंंतुु दूसरेे मेंं कोोई� 
परि�वर्ततन न होो, तोो प्रत्येेक गर्भाा�वस्थाा मेंं: 
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु रोोगवााहक होोगाा (एक जीीन परि�वर्ततन)
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT काा संंकेेत होोगाा (एक हीी 

क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन)।

�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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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

यदि� मााताा-पि�ताा मेंं सेे एक मेंं तीीन जीीन परि�वर्ततन होंं� और दूसरेे मेंं एक जीीन 
परि�वर्ततन होो, तोो प्रत्येेक गर्भाा�वस्थाा मेंं:
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु रोोगवााहक होोगाा (एक जीीन परि�वर्ततन)
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT काा संंकेेत होोगाा (दोो जीीन 

परि�वर्ततन)
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं HbH AT होोगाा (तीीन जीीन 

परि�वर्ततन)।

�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� मााताा-पि�ताा मेंं सेे एक मेंं तीीन जीीन परि�वर्ततन होंं� और दूसरेे मंें एक हीी 
क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन होंं�, तोो प्रत्येेक गर्भाा�वस्थाा मेंं: 
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु रोोगवााहक होोगाा (एक जीीन परि�वर्ततन)
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT काा संंकेेत होोगाा (एक हीी 

क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन)
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं HbH AT होोगाा (तीीन जीीन 

परि�वर्ततन)।
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT मेेजर होोगाा (चाार जीीन परि�वर्ततन)

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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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

यदि� मााताा-पि�ताा मेंं सेे कि�सीी एक मेंं तीीन जीीन परि�वर्ततन होंं� और दूसरेे मेंं 
प्रत्येेक क्रोोमोोसोोम पर एक-एक जीीन परि�वर्ततन होो, तोो प्रत्येेक गर्भाा�वस्थाा मेंं: 
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT काा संंकेेत होोगाा (दोो जीीन 

परि�वर्ततन, प्रत्येेक क्रोोमोोसोोम पर एक)
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं HbH AT होोगाा (तीीन जीीन 

परि�वर्ततन)।

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� दोोनोंं� मााताा-पि�ताा मेंं तीीन जीीन परि�वर्ततन होंं�, तोो प्रत्येेक गर्भाा�वस्थाा मेंं: 
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT काा संंकेेत होोगाा (एक हीी 

क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन)
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं HbH AT होोगाा (तीीन जीीन परि�वर्ततन)
•	 4 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (25%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT मेेजर होोगाा (चाार जीीन परि�वर्ततन)।

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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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

चाार जीीन परि�वर्ततन
यदि� आपमेंं चाार जीीन परि�वर्ततन होंं�, तोो आपकाा अल्फाा कड़ीी बनााने वाालाा कोोई� भीी 
जीीन ठीीक सेे कााम नहींं करताा। इसेे AT मेेजर याा Hb बाार््ट्�स रोोग कहाा जााताा हैै। 
यह AT काा सबसेे गंंभीीर रूप होोताा हैै।

इसकाा क्याा अर्थथ है?ै
जब गर्भाा�शय मेंं शि�शुु काा वि�काास 
आरंभ होोताा हैै, तब उसकेे शरीीर द्वााराा 
नि�र्मि�ित प्रथम प्रकाार केे Hb कोो भ्रूूणीीय 
Hb कहतेे हैंं, जि�समेंं कोोई� अल्फाा 
कड़ि�याँँ� नहींं होोतींं। 16 सप्तााह कीी 
आयुु सेे, शि�शुु दूसरे प्रकाार काा Hb 
बनाानाा आरंभ करताा हैै जि�से गर्भभस्थ 
Hb कहतेे हैंं, जि�स केे लि�ए अल्फाा 
कड़ि�याँँ� आवश्यक होोतीी हंैं। 

चाार जीीन परि�वर्ततन वाालाा शि�शुु 
अल्फाा कड़ि�याँँ� नहींं बनाा सकताा हैै, 
इसलि�ए गर्भभस्थ Hb वि�कसि�त नहींं 
होो सकताा। इसकेे बजााए, Hb बाार्ट्�स 
नाामक एक Hb प्रकाार बनताा हैै। शि�शुु 
कोो गंंभीीर एनीीमि�याा होो जााएगाा और बि�नाा उपचाार केे इसकीी गर्भाा�शय मेंं हीी मृृत्युु होो 
जााएगीी। डॉॉक्टर इसेे ‘हााइड्रॉॉ�प्स फीीटैैलि�स’ (याा संंक्षेेप मेंं 'हााइड्रॉॉ�प्स') कहतेे हैंं। 

गर्भाा�शय मेंं रहते हुए भीी शि�शुु कोो लााल रक्त कोोशि�कााओंं काा आधाान (जि�सेे 
अंंतर्गगर्भाा�शयीी रक्तााधाान कहाा जााताा हैै) दि�याा जाानाा संंभव होो सकताा हैै, जि�ससेे 
जन्म तक शि�शुु केे जीीवि�त रहनेे कीी संंभाावनाा बहुत बढ़ जाातीी हैै। लेेकि�न फि�र भीी, 
समय सेे पहलेे शि�शुु केे जन्म काा जोोखि�म अधि�क रहताा हैै। 

आपकेे गर्भभकााल केे दौौराान आपकेे स्वाास्थ्य कीी भीी सतर्कक  नि�गराानीी कीी जााएगीी। 
आपकीी चि�कि�त्साा टीीम आप और शि�शुु दोोनोंं� केे लि�ए जटि�लतााओंं केे जोोखि�म कोो 
कम करने काा हर संंभव प्रयाास करेगीी।

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� मेेरेे बच्चेे हुए तोो क्याा जोोखि�म है?ै
यदि� मााताा-पि�ताा मेंं सेे एक मेंं चाार जीीन परि�वर्ततन होंं� और उसकेे जीीवन-सााथीी 
मेंं एक हीी क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन होंं�, तोो प्रत्येेक गर्भाा�वस्थाा मेंं:
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT मेेजर होोगाा (चाार जीीन परि�वर्ततन)
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT काा संंकेेत होोगाा (एक हीी 

क्रोोमोोसोोम पर दोो AT जीीन)। 

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
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यदि� मााताा-पि�ताा मेंं सेे कि�सीी एक मेंं चाार जीीन परि�वर्ततन होंं� और उसकेे 
जीीवन-सााथीी मेंं अलग-अलग क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन होंं�, तोो प्रत्येेक 
बच्चेे कोो HbH AT (तीीन जीीन परि�वर्ततन) होोगाा।

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

 
 

© S. Karger Publishers Ltd 2025



अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (Alpha Thalassemia)

23

यदि� मााताा-पि�ताा मेंं सेे एक मेंं चाार जीीन परि�वर्ततन होंं� और उसकेे जीीवन-सााथीी 
कोो HbH AT (तीीन जीीन परि�वर्ततन) होो, तोो प्रत्येेक गर्भाा�वस्थाा मेंं:
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं AT मेेजर काा संंकेेत होोगाा (चाार जीीन 

परि�वर्ततन)
•	 2 मेंं सेे 1 संंभाावनाा (50%) हैै कि� शि�शुु मेंं HbH AT होोगाा (तीीन जीीन 

परि�वर्ततन)।

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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जाँँ�च एवंं नि�दाान
नवजाात शि�शुु कीी जाँँ�च
वि�श्व केे कुुछ भाागोंं� मेंं, सभीी नवजाात शि�शुुओंं काा थैैलेेसीीमि�याा केे लि�ए रक्त परीीक्षण 
कि�याा जााताा हैै। नर्सस शि�शुु कीी एड़ीी मेंं पतलीी सुुई� चुुभोोकर और दबााकर खूून कीी एक 
बूँँ�द नि�काालतीी हैै। इसकाा उपयोोग अन्य आनुवंंशि�क स्थि��ति�योंं� कीी जाँँ�च केे लि�ए भीी 
कि�याा जााताा हैै। 

इस बाात कीी कम संंभाावनाा हैै कि� इस परीीक्षण सेे एक याा दोो जीीन परि�वर्ततनोंं� काा 
पताा लगेेगाा, लेेकि�न यह संंभव हैै कि�  इससे HbH AT (तीीन जीीन परि�वर्ततन) काा 
पताा लग सकताा हैै (पृृष्ठ 14 देेखेंं)।

बच्चोंं� एवंं वयस्कोंं� मेंं नैैदाानि�क परीीक्षण
डॉॉक्टर थैलैेेसीीमि�याा केे लि�ए परीीक्षण काा सुुझााव इसलि�ए देे सकताा हैै क्योंं�कि� आप 
(याा आपकेे बच्चेे) मेंं AT केे कुुछ लक्षण दि�खााई� देेतेे हैंं याा यदि� नि�यमि�त रक्त 
परीीक्षण मेंं आप याा आपकेे बच्चेे मेंं हल्काा मााइक्रोोसााइटि�क एनीीमि�याा पाायाा जााताा हैै। 

डॉॉक्टर अक्सर आयरन कीी कमीी कीी जाँँ�च पहले करतेे हैंं क्योंं�कि� यह 
मााइक्रोोसााइटि�क एनीीमि�याा काा एक आम काारण हैै। वेे HbH AT और AT केे संंकेेत 
कीी जाँँ�च केे लि�ए अन्य परीीक्षण करेंंगेे (पृृष्ठ 29 देेखेंं)।

लेेकि�न यह परीीक्षण यह नहींं दर्शाा� सकतेे कि� कि�तनेे AT जीीन प्रभाावि�त हैंं।
सटीीक आनुुवंंशि�क परि�वर्ततनोंं� कीी पहचाान करनेे केे लि�ए, आपकोो रक्त केे नमूूनेे 

पर DNA परीीक्षण करवाानाा पड़ेगाा।

मेेरीी चिं�ंतााएँँ  एवंं प्रश्न

अपनेे AT केे बाारेे मेंं आपकेे जोो भीी प्रश्न होंं�, उन्हेंं अपनेे डॉॉक्टर सेे चर्चाा� करनेे केे 
लि�ए लि�ख कर रखेंं।
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आनुुवंंशि�क पराामर्शश
थैैलेेसीीमि�याा केे लि�ए परीीक्षण करवाानेे सेे पहले, आपकोो आनुुवंंशि�क पराामर्शश कीी 
पेेशकश कीी जाा सकतीी हैै। यह इस बाात कोो सुुनि�श्चि�त करनेे केे लि�ए हैै कि� आप होोनेे 
वाालेे परीीक्षणोंं� और उनकेे संंभाावि�त परि�णाामोंं� कोो समझ सकेंं । 

आम तौौर पर, एक हीी क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन याा तीीन जीीन परि�वर्ततन 
(HbH AT) वाालेे लोोगोंं� केे जीीवन-सााथि�योंं� कोो भीी DNA परीीक्षण करवाानाा पड़ेेगाा। 

यदि� परीीक्षण केे परि�णााम दर्शाा�तेे हैंं कि� आपकेे बच्चोंं� मेंं तीीन याा चाार जीीन 
परि�वर्ततन होोनेे काा जोोखि�म हैै, तोो पराामर्शशदााताा समर्थथन प्रदाान करनाा जाारीी रखेेगाा। 
गर्भाा�वस्थाा कीी योोजनाा बनाातेे समय आप वि�कल्पोंं� पर वि�चाार-वि�मर्शश कर सकेंंगे े। 

कुुछ जोोड़ि�याँँ� इन वि�ट्रोो� फर्टि�िलााइजेेशन (जि�से IVF याा 'टेेस्ट-ट्यूूब बेेबीी' भीी 
कहाा जााताा हैै) करवाानेे काा चयन करतेे हैंं, तााकि� नि�षेेचि�त अंंडााणुु कोो गर्भाा�शय मेंं 
प्रत्याारोोपि�त करने सेे पहलेे आनुुवंंशि�क परीीक्षण कि�याा जाा सकेे। मााताा-पि�ताा मेंं मौौजूूद 
जीीन परि�वर्ततनोंं� केे आधाार पर, आनुुवंंशि�क परीीक्षण यह सुुनि�श्चि�त कर सकताा हैै कि� 
शि�शुु मेंं AT मेेजर नहींं हैै (पृृष्ठ 20 देेखेंं) याा कोोई� भीी AT जीीन परि�वर्ततन नहींं हैै।

गर्भाा�वस्थाा जाँँ�च
यदि� आप गर्भभवतीी होो चुुकीी हैंं, तोो आपकाा डॉॉक्टर  यह देेखनेे केे लि�ए गर्भाा�वस्थाा 
केे प्राारंभि�क चरण मेंं आनुुवंंशि�क परीीक्षण करनाा चााहेेगाा कि� आपकेे शि�शु कोो जन्म 
सेे पहले उपचाार कीी आवश्यकताा हैै याा नहींं। यह समय सेे पहलेे बच्चेे केे जन्म कोो 
रोोकनेे और माँँ� कोो गंंभीीर जटि�लतााओंं सेे बचाानेे मेंं सहाायक होोताा हैै। 

यदि� शि�शुु कोो AT मेेजर होोनेे काा जोोखि�म होो, तोो डॉॉक्टर गर्भाा�शय मेंं हीी शि�शु काा 
परीीक्षण करवाानेे काा सुुझााव देेगाा। 

परीीक्षण करने केे वि�भि�न्न तरीीकेे हैंं:
•	नाा भि�रज्जुु सेे खूून काा नमूूनाा लेेनाा (कॉॉर्डोो�सेंंटेेसि�स)
•	 भ्रूूण केे चाारोंं� ओर केे द्रव काा परीीक्षण करनाा (एम्नि�ियोोसेंंटेेसि�स)
•	 प्लेेसेंंटाा (खेेरीी) काा नमूूनाा लेेनाा (कोोरि�योोनि�क वि�लस सैंंपलिं�ंग)।
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आपकाा कौौन साा परीीक्षण कि�याा जााएगाा, यह इस बाात पर नि�र्भभर करताा हैै कि� 
आपकीी गर्भाा�वस्थाा कि�तनीी आगे बढ़ चुुकीी हैै। सभीी परीीक्षणोंं� मेंं गर्भभपाात काा थोोड़ाा 
जोोखि�म होोताा हैै, इसलि�ए आपकाा डॉॉक्टर केेवल अत्यंंत आवश्यक होोनेे पर हीी 
परीीक्षण काा सुुझााव देेगाा। 

अल्ट्राा�सााउंड वि�श्लेेषण काा उपयोोग कि�याा जाा सकताा हैै और वर्ततमाान मेंं कुुछ 
गैैर-आक्राामक परीीक्षणोंं� काा अध्ययन चल रहाा हैै, जैैसेे माँँ� केे रक्त मेंं पााए जाानेे वाालेे 
भ्रूूण केे DNA काा परीीक्षण। भवि�ष्य मेंं यह उपयोोगीी सि�द्ध होो सकतेे हैंं, परंतुु वर्ततमाान 
मेंं थैलैेेसीीमि�याा केे लि�ए येे पूूरीी तरह सेे सटीीक नहींं हैंं और इनमेंं गलत परि�णाामोंं� कीी 
अधि�क संंभाावनाा होोतीी हैै। 

अक्सर उपयोोग कि�ए जाानेे वाालेे शब्द

आक्राामक नमूूनााकरण काा अर्थथ हैै शरीीर केे अंंदर सेे ऊतक याा 
द्रव काा नमूूनाा लेेनाा। यह त्वचाा कोो चीीर केे याा शरीीर केे कि�सीी छि�द्र केे 
मााध्यम सेे कि�याा जााताा 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�शुु एवंं AT मेेजर AT मेेजर केे सााथ जन्मेे शि�शुुओंं मेंं जन्मजाात वि�काारोंं� कीी 
अधि�क संंभाावनाा हैै, भलेे हीी उन्हेंं गर्भाा�वस्थाा मेंं रक्त आधाान दि�याा गयाा होो। सबसेे 
आम जन्मजाात वि�काार लड़कोंं� केे जननांं�गोंं� कीी माामूलीी असाामाान्यतााएँ हैंं। जैैसेे, 
मूूत्रमाार्गग काा छि�द्र (वह नलीी जि�ससे आप पेेशााब करतेे हैंं) लिं�ंग केे नि�चले भााग मेंं होो 
सकताा हैै। इसेे हााइपोोस्पेडि�याास कहाा जााताा हैै और इसेे सर्जजरीी द्वााराा ठीीक कि�याा जाा 
सकताा हैै। 

लगभग 6 मेंं सेे 1 शि�शुु (करीीब 17%) मेंं अंंग संंबंंधि�त वि�काार पाायाा जााताा हैै। 
इनकीी गंंभीीरताा काा स्तर भि�न्न-भि�न्न होोताा हैै। उदााहरणोंं� केे लि�ए, हााथोंं� काा आकाार 
अलग-अलग होोनाा याा पैैर केे कि�सीी भाागकाा पूूरीी तरह वि�कसि�त न होोनाा। 

AT मेेजर सेे ग्रस्त शि�शुु (पृृष्ठ 20 देेखेंं) जि�सकोो जन्म सेे पहलेे अंंतर्गगर्भाा�शयीी मेंं 
रक्त आधाान नहींं मि�लताा, उसकीी गर्भाा�शय मेंं हीी मृृत्युु होोनेे कीी संंभाावनाा होोतीीहैै।

परीीक्षणोंं� केे परि�णाामोंं� केे आधाार पर, आपकाा पराामर्शशदााताा आपकोो गर्भाा�वस्थाा 
जाारीी रखनेे याा न रखनेे काा  कठि�न नि�र्णणय लेेनेे मेंं आपकीी सहाायताा कर सकताा 
हैै। हर जोोड़ेे केे लि�ए कोोई� एक उचि�त उत्तर नहींं होोताा हैै। यह नि�र्णणय कई� बाातोंं� पर 
नि�र्भभर करताा हैै, जि�नमेंं सांं�स्कृति�क, साामााजि�क, आध्याात्मि��क और धाार्मि�िक माान्यतााएँ 
शाामि�ल हैंं। 

गर्भाा�वस्थाा
AT सेे ग्रस्त गर्भभवतीी महि�लाा कोो अपनीी गर्भाा�वस्थाा केे दौौराान वि�शेेष देेखभााल कीी 
आवश्यकताा होोतीी हैै। एनीीमि�याा और अधि�क गंंभीीर बन सकताा हैै (पृृष्ठ 29 देेखेंं)। 
प्रीी-एक्लैैम्पसि�याा (गर्भभकाालीीन उच्च रक्तचााप) नाामक समस्याा होोनाा भीी बहुत 
आम हैै, जोो पताा न लगनेे पर घाातक होो सकतीी हैै। प्रीी-एक्लैैम्पसि�याा केे संंकेेतोंं� मेंं 
रक्तचााप काा बढ़नाा और मूूत्र मेंं प्रोोटीीन होोनाा शाामि�ल हैंं (लीीवर (कलेेजाा) याा गुुरे्दे कोो 
हाानि� केे संंकेेत)। 

गर्भाा�वस्थाा केे दौौराान माँँ� केे नि�यमि�त परीीक्षण कि�ए जााएँगेे और अक्सर उसेे 
रक्तचााप कम करनेे कीी दवााएँ लेेनीी होंं�गीी।

 
 

© S. Karger Publishers Ltd 2025



28

रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

लक्षण एवंं उपचाार
AT मुुझेे याा मेेरेे बच्चेे कोो कैैसेे प्रभाावि�त करेगाा?
AT केे लक्षण अलग-अलग होो सकते हैंं जोो इस  बाात पर नि�र्भभर करतेे हैंं कि� आपकोो 
कि�स प्रकाार काा AT हैै। कुुछ लोोगोंं� मेंं कोोई� लक्षण नहींं होोतेे, जबकि� दूसरोंं� मेंं गंंभीीर 
लक्षण होोतेे हैंं जि�नकेे लि�ए जीीवन भर उपचाार कीी आवश्यकताा होोतीी हैै। 

जटि�लतााएँ ऐ�सीी स्वाास्थ्य समस्यााएँ होोतीी हैंं जोो रोोग (AT) याा उपचाार केे काारण 
उत्पन्न होोतीी हैंं। यह जटि�लतााएँ  हल्कीी सेे गंंभीीर  भीी होो सकतीी हैंं। 

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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बि�नाा लक्षण काा रोोगवााहक (पृृष्ठ 9)। बि�नाा लक्षण केे रोोगवााहक केे रूप मेंं, 
आपमेंं AT काा कोोई� लक्षण नहींं होोगाा और न हीी AT सेे असंंबंंधि�त कोोई� स्वाास्थ्य 
समस्यााएँ  होोगीी।

AT संंकेेत (पृृष्ठ 10)। AT संंकेेत होोनेे कीी स्थि��ति� मेंं, इसकेे लक्षण बि�ल्कुुल कुुछ 
न होोनेे सेे लेेकर हल्केे एनीीमि�याा तक होो सकतेे हैंं। इससेे थकाान होो सकतीी हैै, 
वि�शेेष रूप सेे व्याायााम केे बााद, और त्वचाा काा रंंग फीीकाा पड़ सकताा हैै और आप 
कमजोोरीी महसूूस कर सकतेे हैंं।

HbH AT (पृृष्ठ 14)। HbH AT सेे ग्रस्त लोोगोंं� मेंं लक्षण और जटि�लतााएँ अधि�क 
गंंभीीर होोतीी हैंं। इनमेंं एनीीमि�याा, बढ़े हुए लीीवर और ति�ल्लीी, पि�त्त कीी पथरीी, हड्डि�योंं� 
केे वि�काास मेंं असाामाान्यताा, रक्त केे थक्केे और आयरन अधि�भाार शाामि�ल हैंं (नीीचेे 
देेखेंं)।

AT मेेजर (पृृष्ठ 20)।। AT मेेजर सेे ग्रस्त बच्चोंं� और वयस्कोंं�  मेंं  गंंभीीर एनीीमि�याा 
कोो रोोकनेे केे लि�ए नि�यमि�त उपचाार कीी आवश्यकताा होोगीी। उन्हेंं उन सभीी 
जटि�लतााओंं काा भीी जोोखि�म होोताा हैै जोो HbH AT मेंं होो सकतेे हैंं (नीीचेे देेखेंं)। 

एनीीमि�याा
अधि�क गंंभीीर HbH AT और AT मेेजर सेे ग्रस्त लोोगोंं� कोो अधि�क गंंभीीर एनीीमि�याा 
होोगाा, जि�स काारण अत्यधि�क थकाान, साँँ�स लेेनेे मेंं कठि�नााई�,  कमज़ोोरीी होोतीी हैै 
और चक्कर आते हैंं। 

एनीीमि�याा कभीी-कभीी बढ़तीी उम्र केे सााथ याा शरीीर पर तनााव होोनेे पर और बढ़़ ़
सकताा हैै: उदााहरण केे लि�ए, संंक्रमण होोनेे पर याा गर्भाा�वस्थाा केे दौौराान।

HbH AT केे सााथ जन्मेे शि�शुुओंं कोो एनीीमि�याा होो सकताा हैै, परंतुु उन्हेंं आम 
तौौर पर नि�यमि�त उपचाार कीी आवश्यकताा नहींं होोतीी।

AT मेेजर सेे ग्रस्त बच्चोंं� और वयस्कोंं� कोो गंंभीीर एनीीमि�याा केे लि�ए नि�यमि�त 
उपचाार कीी आवश्यकताा होोगीी।
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उपचाार। एनीीमि�याा काा मुुख्य उपचाार रक्त आधाान हैै। रक्त आधाान द्वााराा स्वस्थ 
लााल रक्त कोोशि�कााएँ प्रदाान कीी जाातीी  हैंं। 

मुुझेे कि�तनेे अंंतरााल पर रक्त आधाान 
करवाानेे कीी आवश्यकताा होोगीी? HbH 
AT (तीीन जीीन परि�वर्ततन) सेे ग्रस्त लोोगोंं� कोो 
कि�तनीी बाार रक्त आधाान कीी आवश्यकताा 
होोगीी, यह सबकेे लि�ए भि�न्न होोताा हैै। यह 
उनकेे एनीीमि�याा कीी गंंभीीरताा और सााथ हीी 
उनकीी आयुु पर नि�र्भभर करताा हैै। HbH 
AT सेे ग्रस्त कुुछ लोोगोंं� कोो कि�शोोराावस्थाा 
याा बीीस वर्षष कीी आयुु तक पहुँचँतेे-पहुँचँतेे 
नि�यमि�त रक्त आधाान कीी आवश्यकताा 
पड़तीी हैै। 

AT मेेजर (चाार जीीन परि�वर्ततन; पृृष्ठ 20 देेखेंं) सेे ग्रस्त लोोगोंं� कोो जीीवन भर 
नि�यमि�त रक्त आधाान कीी आवश्यकताा होोगीी। रक्त आधाान प्रत्येेक दोो सप्तााह मेंं होो 
सकताा हैै।

आपकोो रक्त एक छोोटीी प्लाास्टि�िक नलीी केे मााध्यम सेे दि�याा जााताा हैै जोो आपकीी 
बाँँ�ह कीी एक नस मेंं डाालीी जाातीी हैै। यह प्रक्रि�याा आम तौौर पर कि�सीी अस्पतााल याा 
रक्त रोोगोंं� केे वि�शेेष क्लि�िनि�क मेंं कीी जाातीी हैै। शि�शुुओंं, बच्चोंं� और वयस्कोंं� कोो रक्त 
आधाान दि�याा जाा सकताा हैै। इस प्रक्रि�याा कोो पूूराा होोनेे मेंं हर बाार कुुछ घंंटोंं� काा समय 
लगेेगाा।

डॉॉक्टर एनीीमि�याा मेंं सहाायताा केे लि�ए कभीी-कभीी फोोलि�क एसि�ड कीी गोोलि�याँँ� भीी 
लि�खतेे हैंं। फोोलि�क एसि�ड एक प्रकाार काा वि�टाामि�न हैै जोो लााल रक्त कोोशि�कााओंं 
कोो बनाानेे मेंं सहाायक होोताा हैै।

लाल र�त 
को�शकाएँ
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बढे़े हुए लीीवर और ति�ल्लीी 
HbH AT और AT मेेजर केे काारण लीीवर और ति�ल्लीी काा आकाार साामाान्य सेे 
बड़ाा होो सकताा हैै, और आपकोो (पेेट मेंं तकलीीफ महसूूस होो सकतीी हैै। आपकोो 
दर्दद भीी होो सकताा हैै। ऐ�साा इसलि�ए होोताा हैै क्योंं�कि� ति�ल्लीी कोो दोोषपूूर्णण लााल रक्त 
कोोशि�कााओंं कोो नष्ट करनेे केे लि�ए और लीीवर कोो उससेे उत्पन्न अपशि�ष्ट पदाार्थोंं� कोो 
संंसााधि�त करने केे लि�ए अधि�क मेेहनत करनीी पड़तीी हैै। 

उपचाार। यदि� बढ़ीी हुई� ति�ल्लीी केे काारण तकलीीफ और दर्दद होो रहाा होो, तोो आपकोो 
इसेे नि�काालनेे केे लि�ए सर्जजरीी कीी आवश्यकताा होो सकतीी हैै। ति�ल्लीी कोो नि�काालने 
कीी सर्जजरीी कोो स्प्लीीनेेक्टॉॉमीी कहाा जााताा हैै। रक्त आधाान सेे भीी बढ़ीी हुई� ति�ल्लीी कोो 
छोोटाा करने मेंं सहाायताा मि�ल सकतीी हैै। जि�न लोोगोंं� कीी स्प्लीीनेेक्टॉॉमीी हुई� होो, उन्हेंं 
संंक्रमण काा अधि�क जोोखि�म होोताा हैै। आपकेे रक्त रोोग वि�शेेषज्ञ और जनरल सर्जजन 
आपसेे इन जोोखि�मोंं� और लााभोंं� केे बाारे मेंं चर्चाा� करेंंगेे।

पि�त्त पथरीी 
येे बि�लीीरुबि�न (जोो लााल रक्त कोोशि�कााओंं केे संंसााधन सेे उत्पन्न अपशि�ष्ट पदाार्थथ हैै) 
केे उच्च स्तर केे काारण होो सकतीी हैंं। पि�त्त पथरीी वाालेे कुुछ लोोगोंं� मेंं कोोई� लक्षण 
नहींं होोतेे, परंतुु दूसरे लोोगोंं� कोो पेेट फूूलनेे काा एहसाास, मि�तलीी और  पेेट मेंं दर्दद होो 
सकताा हैै। 

उपचाार। इसकेे उपचाार मेंं आम तौौर पर लैैप्रोोस्कोोपि�क सर्जजरीी (जि�सेे कभीी-कभीी 
कीीहोोल याा बैंंडेेड सर्जजरीी भीी कहाा जााताा हैै) द्वााराा पि�त्तेे कोो नि�कााल दि�याा जााताा हैै। 
कीीहोोल सर्जजरीी काा अर्थथ हैै कि� आप अधि�क जल्द स्वस्थ होो जााएँगेे क्योंं�कि� इसमेंं 
कोोई� बड़ाा चीीराा नहींं लगाायाा जााताा।
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हड्डि�योंं� काा असाामाान्य वि�काास
आम तौौर पर रक्त कोोशि�कााएँ हड्डि�योंं� केे अंंदर स्थि��त अस्थि�� मज्जाा नाामक ऊतक 
द्वााराा बनााई� जाातीी हैंं। AT मेंं खूून मेंं लााल रक्त कोोशि�कााएँ और Hb साामाान्य सेे 
कम होोतेे हैंं। इसकीी पूूर्ति�ि करनेे केे लि�ए, अस्थि�� मज्जाा अति�सक्रि�य होो जाातीी हैै और 
अधि�क सेे अधि�क लााल रक्त कोोशि�कााएँ बनाानेे लगतीी हैै। परंतुु चूँँ�कि� येे कोोशि�कााएँ 
असाामाान्य होोतीी हैंं, येे जल्दीी नष्ट होो जाातीी हैंं और एनीीमि�याा कोो ठीीक नहींं कर पाातींं। 
जैैसेे-जैैसेे अस्थि�� मज्जाा एनीीमि�याा कोो ठीीक करनेे काा प्रयाास जाारीी रखतीी हैै, यह बढ़ 
जाातीी हैै जि�स काारण हड्डि�याँँ�, वि�शेेषकर चेेहरे कीी हड्डि�याँँ� बड़ीी होो सकतीी हैंं, जि�ससेे 
मााथाा 'भाारीी' होो जााताा हैै और भौंं�हेंं और  जबड़ेे उभर आतेे हैंं। आपकाा डॉॉक्टर 
शाायद इसेे बॉॉसिं�ंग कहेे। 

AT काा उपचाार न करनेे पर, अंंग साामाान्य सेे छोोटेे रह सकतेे हैंं क्योंं�कि� लंंबीी 
हड्डि�याँँ� जल्दीी बढ़नाा बंंद कर देेतीी हैंं। हड्डि�याँँ� भीी कमज़ोोर होो सकतीी हैंं और 
आसाानीी सेे टूूट सकतीी हैंं। आपकाा डॉॉक्टर शाायद इसेे ऑस्टि�ियोोपोोरोोसि�स याा 
ऑस्टि�ियोोपीीनि�याा कहेे।

उपचाार। यदि� आप याा आपकाा बच्चाा HbH AT याा AT मेेजर सेे ग्रस्त हैै, तोो 
आपकीी नि�यमि�त स्वाास्थ्य जाँँ�च कीी जााएगीी तााकि� हड्डि�योंं� केे कि�सीी भीी प्रकाार केे 
असाामाान्य वि�काास काा जल्दीी पताा चल सकेे। नि�यमि�त रक्त आधाान और आयरन 
अधि�भाार काा उपचाार आमतौौर पर हड्डि�योंं� कीी समस्यााओंं कोो रोोकनेे मेंं मददगाार होोताा 
हैै (पृृष्ठ 34 और 35 देेखेंं)।

रक्त केे थक्केे
AT सेे ग्रस्त लोोगोंं� मेंं रक्त केे थक्केे जमनेे काा जोोखि�म थोोड़ाा बढ़ जााताा हैै। जि�न 
लोोगोंं� कीी ति�ल्लीी नि�काालीी गई� हैै उनमेंं यह जोोखि�म अधि�क होोताा हैै और उम्र केे सााथ 
यह जोोखि�म बढ़ताा जााताा हैै। महि�लााओंं मेंं रक्त केे थक्केे अधि�क आम हैंं। 

उपचाार। रक्त केे थक्कोंं� केे भि�न्न-भि�न्न उपचाार होो सकतेे हैंं, पर इनमेंं एस्पि�िरि�न याा 
कम माात्राा मेंं रक्त पतलाा करनेे वाालीी दवााएँ शाामि�ल हंैं। इन्हेंं एंंटीीकोोएगुुलेंंट््स कहाा 
जााताा हैै।

 
 

© S. Karger Publishers Ltd 2025



अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (Alpha Thalassemia)

33

टाँँ�गोंं� पर अलसर (व्रण) 
HbH AT केे काारण घाावोंं� केे भरनेे मेंं समस्याा होो सकतीी हैै। टांं�गोंं� पर, वि�शेेषकर 
टखनोंं� पर, छोोटेे घााव भीी नहींं भरतेे हैंं और संंक्रमि�त होो सकतेे हैंं, और इनकेे लि�ए 
एंंटीीबाायोोटि�क्स कीी आवश्यकताा पड़ सकतीी हैै।

आयरन अधि�भाार
आयरन अधि�भाार AT मेेजर और HbH AT कीी एक आम जटि�लताा हैै। 

आम तौौर पर, जब शरीीर मेंं पुुराानीी लााल रक्त कोोशि�कााएँ नष्ट होोतीी हैंं, तोो इनसेे 
नि�कलाा हुआ आयरन नई� कोोशि�कााओंं मेंं उपयोोग कि�याा जााताा हैै। जब कि�सीी 
व्यक्ति�ि कोो नि�यमि�त रक्त आधाान होोताा हैै, तोो डोोनर केे रक्त मेंं मौौजूूद आयरन केे 
काारण आयरन अधि�भाार होो सकताा हैै। आयरन अधि�भाार तब होोताा हैै जब शरीीर मेंं 
आयरन कीी माात्राा अत्यधि�क होो जाातीी हैै। यह उन  HbH AT ग्रस्त लोोगोंं� मेंं भीी होो 
सकताा हैै जि�न्हेंं नि�यमि�त रक्त आधाान नहींं दि�याा जााताा हैै, परंतुु तब यह धीीमीी गति� 
सेे होोताा हैै। यह जमााव इसलि�ए होो जााताा हैै क्योंं�कि� अति�सक्रि�य अस्थि�� मज्जाा आंंत 
कोो भोोजन सेे अधि�क आयरन सोोखनेे काा संंकेेत भेेजतीी हैै। यह इसलि�ए होोताा 
हैै क्योंं�कि� शरीीर एनीीमि�याा कोो ठीीक करनेे केे लि�ए अधि�क लााल रक्त कोोशि�कााएँ 
बनाानेे काा प्रयाास करताा हैै, और इसकेे लि�ए उसेे आयरन कीी आवश्यकताा होोतीी हैै।

आयरन अधि�भाार समस्याा क्योंं� है?ै शरीीर मेंं अत्यधि�क आयरन वि�षााक्त होोताा हैै 
क्योंं�कि� शरीीर इसेे बााहर नहींं नि�कााल पााताा हैै। समय केे सााथ अति�रि�क्त आयरन 
बढ़ताा जााताा हैै और यह आपकेे अंंगोंं� कोो नुुकसाान पहुँचँाा सकताा हैै। 

आयरन कीी जमाावट सेे लीीवर कोो क्षति� पहुँचँ सकतीी हैै। क्षति�ग्रस्त लीीवर काा 
ऊतक रेेशेेदाार ऊतक मेंं परि�वर्ति�ित होो जााताा हैै, जि�सेे क्षत ऊतक (स्काार टि�शू) भीी 
कहाा जााताा हैै। इस प्रक्रि�याा कोो फााइब्रोोसि�स कहाा जााताा हैै। एक शोोध अध्ययन 
मेंं पाायाा गयाा कि� HbH AT सेे ग्रस्त लगभग 5 मेंं सेे 1 व्यक्ति�ि (20%) केे लीीवर 
ऊतक कोो रेेशेेदाार ऊतक (फााइब्रोोसि�स) मेंं बदल दि�याा गयाा हैै। यदि� फााइब्रोोसि�स 
अधि�क बि�गड़ जााताा हैै, तोो इसकीी वजह सेे लीीवर सि�रोोसि�स और लीीवर वि�फलताा 
होो सकताा 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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आयरन अधि�भाार सेे हृदय कोो क्षति� पहुँचँाा सकतीी हैै, जि�ससेे हृदय कीी 
असाामाान्य लय (अरि�थमि�याा) और अंंततःः हृदय वि�फलताा होो सकतीी हैै। 

इससेे आपकीी हड्डि�योंं� और जोोड़ोंं� कोो भीी क्षति� पहुँचँ सकतीी हैै। AT मेेजर और 
HbH AT सेे ग्रस्त लोोगोंं� मेंं कमजोोर हड्डि�याँँ� (ऑस्टि�ियोोपोोरोोसि�स) होोनेे कीी संंभाावनाा 
अधि�क होोतीी हैै। इसकाा काारण कुुछ 
हद तक तोो थैलैेेसीीमि�याा होोताा हैै, 
परंतुु आयरन अधि�भाार भीी इसकाा 
काारण होोताा हैै, क्योंं�कि� आयरन 
हड्डि�योंं� मेंं जमाा होोकर क्षति� पहुँचँाा 
सकताा हैै।

आयरन अधि�भाार सेे हाार्मोो�न केे 
स्तर प्रभाावि�त होो सकतेे हैंं। आपकेे 
थाायरॉॉइड हाार्मोो�न काा स्तर कम होो 
सकताा हैै, जि�ससेे थकाान, वजन 
बढ़नाा और कब्ज होो सकताा हैै। 
आपकोो डाायबि�टीीज (मधुमेेह) होोनेे 
काा भीी अधि�क जोोखि�म होो सकताा 
हैै, क्योंं�कि� आयरन पैैन्क्रि��यााज़, जोो 
आपकेे रक्त शर्ककराा  केे स्तर कोो 
नि�यंंत्रि�त करताा हैै,  मेंं इंसंुुलि�न केे 
उत्पाादन कोो प्रभाावि�त करताा हैै। 

यदि� आप रक्त आधाान प्रााप्त कर 
रहेे हंैं, तोो आपकेे यौौन हाार्मोो�न काा 
स्तर कम होो सकताा हैै। AT सेे ग्रस्त 
बच्चोंं� मेंं, इसकेे काारण संंभव हैै कि� 
यौौवनाारंभ साामाान्य सेे देेरीी सेे होो। 
आजकल ऐ�साा कम होोताा हैै, क्योंं�कि� 
AT काा नि�दाान होोनेे केे बााद ज्याादाातर 
बच्चोंं� केे एनीीमि�याा और आयरन केे 
स्तर पर अच्छाा नि�यंंत्रण रखाा जााताा 
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। आयरन वि�षााक्तताा सेे उत्पन्न समस्यााओंं कोो रोोकनेे केे लि�ए, कीीलेेशन 
थेेरेेपीी द्वााराा आपकेे शरीीर मेंं आयरन केे स्तर काा नि�यंंत्रण करनाा आवश्यक होो 
सकताा हैै। कीीलेेशन थेेरेेपीी  तीीन प्रकाार कीी होोतीी हैै। आप इसेे नि�रंतर अंंतःःशि�राा 
प्रवााह ( सीीधाा नस मेंं दवाा चढ़ाानाा), त्वचाा केे मााध्यम सेे (चमड़ीी केे नीीचेे), याा मुुख 
द्वााराा लेे सकते हैंं। आपकाा डॉॉक्टर आपसे कीीलेेशन थेेरेेपीी केे वि�कल्प और इसकेे 
संंभाावि�त दुष्प्रभाावोंं� केे बाारे मेंं चर्चाा� करेगाा।

आपकाा डॉॉक्टर रक्त परीीक्षणोंं� द्वााराा आपकेे शरीीर मेंं आयरन केे स्तर पर नज़र 
रखेेगाा। यदि� यह अधि�क प्रतीीत होोताा हैै, तोो आपकेे लीीवर और/याा हृदय मेंं आयरन 
केे जमााव कोो माापनेे केे लि�ए एमआरआई� (चुंं�बकीीय अनुुनााद इमेेजिं�ंग) स्कैन कि�याा 
जाा सकताा हैै। इससेे पताा चलेेगाा कि� आपकोो कीीलेेशन थेेरेेपीी कीी आवश्यकताा हैै याा 
नहींं। 

महत्वपूूर्णण: यदि� आपकाा डॉॉक्टर कहताा हैै कि� आपकोो कीीलेेशन 
थेेरेेपीी कीी आवश्यकताा हैै, तोो उसके नि�र्देशोंं� काा पाालन करनाा अत्यंंत 
महत्वपूूर्णण हैै। आयरन अधि�भाार घाातक होो सकताा हैै।

आपकीी स्वाास्थ्य देेखभााल टीीम
AT एक जटि�ल स्वाास्थ्य समस्याा हैै और इसेे वि�शेेषज्ञ द्वााराा देेखभााल कीी आवश्यकताा 
होोतीी हैै। आपकाा उपचाार रक्त वि�काारोंं� केे वि�शेेषज्ञ केंं द्र द्वााराा प्रबंंधि�त कि�याा जाानाा 
चााहि�ए और यहएक सलााहकाार हीीमेेटोोलॉॉजि�स्ट (रक्त वि�काारोंं� और रोोगोंं� केे उपचाार 
मेंं वि�शेेषज्ञ डॉॉक्टर) कीी नि�गराानीी मेंं होोनाा चााहि�ए। 

वि�शेेषज्ञ केंंद्रों ं� मेंं अक्सर थैैलेेसीीमि�याा क्लि�िनि�कल नर्सस वि�शेेषज्ञ होोतेे हैंं, जि�नसेे 
आप घर पर रहतेे हुए अपनेे कि�सीी भीी प्रश्न केे लि�ए संंपर्कक  कर सकतेे हैंं।
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नैैदाानि�क परीीक्षण
यदि� आप नए उपचाारोंं� मेंं रुचि� रखतेे हैंं, तोो आप अपनेे डॉॉक्टर सेे नैैदाानि�क परीीक्षणोंं� 
केे बाारे मेंं पूूछ सकतेे हैंं। सभीी नए चि�कि�त्सीीय उपचाारोंं� कीीनैैदाानि�क परीीक्षणोंं� मेंं 
जांं�च कीी जाानीी आवश्यक होोतीी हैै। कि�सीी नए उपचाार कोो नि�यमि�त देेखभााल मेंं 
अपनााए जाानेे सेे पहलेे, वर्ततमाान उपचाार सेे बेेहतर सि�द्ध होोनेे केे लि�ए कई� चरणोंं� केे 
परीीक्षण सेे गुुजरनाा होोताा हैै। एक संंभाावि�त उपचाार अगलेे शोोध चरण मेंं तभीी आगेे 
बढ़ेगाा जब वह सुुरक्षि�त होो और आशााजनक परि�णााम दर्शाा�ताा 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 केे लि�ए नए उपचाार
लााल रक्त कोोशि�कााओंं केे टूूटनेे कोो धीीमाा करनाा
AT सेे ग्रस्त लोोगोंं� मेंं एनीीमि�याा केे उपचाार केे लि�ए लााल रक्त कोोशि�कााओंं केे नष्ट 
होोनेे कोो कम करने वाालीी दवााओंं पर कुुछ खोोज हुई� हैै।

मि�टाापि�वैैट (Mitapivat) एक नयाा उपचाार हैै जि�सकाा परीीक्षण AT याा बीीटाा 
थैैलेेसीीमि�याा सेे ग्रस्त लोोगोंं� मेंं चल रहाा हैै। यह एक गोोलीी हैै जि�सेे दि�न मेंं दोो बाार लेेनाा 
होोताा हैै। इसकाा उपयोोग पहले सेे हीी एनीीमि�याा उत्पन्न करनेे वाालीी पााइरुवेेट कााइनेेस 
कमीी नाामक एक अन्य आनुुवंंशि�क समस्याा केे उपचाार मेंं कि�याा जाा रहाा हैै। 

यह उपचाार एक एंंजााइम कोो सक्रि�य करनेे मेंं सहाायक हैै जोो लााल रक्त 
कोोशि�कााओंं केे उचि�त काार्यय केे लि�ए आवश्यक हैै। परीीक्षण केे प्राारंभि�क परि�णााम 
दि�खाातेे हंैं कि� यह संंभवतःः उन AT ग्रस्त लोोगोंं� मेंं एनीीमि�याा कोो कम कर सकतीी हैै 
जि�न्हेंं नि�यमि�त रक्त आधाान कीी आवश्यकताा नहींं हैै। अब तक पााए गए दुष्प्रभाावोंं� 
मेंं नींंद मेंं कठि�नााई�, सि�रदर्दद और चक्कर आनाा शाामि�ल हैंं। 

मि�टाापि�वैैट कीी जाँँ�च एक चरण III परीीक्षण मेंं उन AT सेे ग्रस्त लोोगोंं� पर कीी जाा 
रहीी हैै जि�न्हेंं नि�यमि�त रक्त आधाान कीी आवश्यकताा होोतीी हैै और जि�न्हेंं नहींं होोतीी।

स्टेम सेेल प्रत्याारोोपण (ट्रांं��सप्लांं�ट)
AT कोो ठीीक करनेे काा एकमाात्र संंभाावि�त उपााय हैै कि� डोोनर सेे स्टेम सेेल टं्रां��सप्लांं�ट 
करवाानाा। स्टेम सेेल टं्रां��सप्लांं�ट वर्ततमाान मेंं केेवल AT मेेजर केे लि�ए उपयुुक्त हैै, 
क्योंं�कि� इस उपचाार केे बहुत साारे दुष्प्रभााव हैंं, जि�नमेंं सेे कुुछ जाानलेेवाा होो सकतेे हैंं। 

स्टेम सेेल अस्थि�� मज्जाा मेंं पााई� जाानेे वाालीी कोोशि�कााएँ हैंं जोो शरीीर मेंं लााल रक्त 
कोोशि�कााओंं समेेत सभीी प्रकाार कीी रक्त कोोशि�कााओंं मेंं परि�वर्ति�ित होो सकतीी हैंं। 

आपकाा टं्रां��सप्लांं�ट होोनेे केे दौौराान, आपकीी अस्थि�� मज्जाा कीी स्टेम कोोशि�कााओंं 
कोो नष्ट कर दि�याा जााताा हैै और डोोनर कीी स्वस्थ कोोशि�कााओंं सेे बदल दि�याा जााताा हैै। 
डोोनर एक ऐ�साा व्यक्ति�ि होोनाा चााहि�ए जि�सकीी रक्त कोोशि�कााएँ आपकीी कोोशि�कााओंं 
सेे करीीबीी सेे मेेल खाातीी होंं�, और ऐ�साा व्यक्ति�ि आमतौौर पर परि�वाार काा कोोई� करीीबीी 
सदस्य होोताा हैै।
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उद्देशे्य यह हैै कि� डोोनर कीी स्टेम कोोशि�कााएँ आपकीी हड्डि�योंं� केे अंंदर बढ़नाा शुुरू 
करेंं और आपकीी कोोशि�कााओंं कीी जगह नई� रक्त स्टेम कोोशि�कााएँ प्रदाान करेंं। इस 
प्रक्रि�याा कोो ‘एनग्रााफ्टमेंंट’ कहाा जााताा हैै। नई� स्टेम कोोशि�कााएँ सभीी प्रकाार कीी रक्त 
कोोशि�कााएँ बनााएँगीी, जि�नमेंं स्वस्थ लााल रक्त कोोशि�कााएँ भीी शाामि�ल हैंं।

जब तक नई� स्टेम कोोशि�कााएँ काार्यय करनाा आरंभ न करेंं, आपकोो संंक्रमण होोनेे 
काा बहुत अधि�क जोोखि�म रहताा हैै। इसलि�ए स्टेम सेेल टं्रां��सप्लां �ंट केे बााद कुुछ समय 
तक आपकोो अलग रखतेे हुए देेखभााल करनेे कीी आवश्यकताा होोगीी।

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 थैैलेेसीीमि�याा केे सााथ जीीवन जीीनाा
कुुछ AT ग्रस्त लोोग पहलेे सेे जाानतेे हैंं कि� यह उनकेे परि�वाार मेंं चलाा आ रहाा हैै। 
दूसरोंं� केे लि�ए यह बड़ाा झटकाा होोताा हैै जब उनमेंं एनीीमि�याा केे लक्षणोंं� केे काारण AT 
काा नि�दाान होोताा हैै याा जब जन्म केे तुुरंंत बााद शि�शुु मेंं नि�दाान होोताा हैै। आनुुवंंशि�क 
पराामर्शश सेे आपकोो अपनेे वि�काार और इसकेे संंभाावि�त प्रभाावोंं� कोो समझनेे मेंं 
सहाायताा मि�लेेगीी, जि�समेंं भवि�ष्य मेंं आपकेे होोनेे वाालेे बच्चोंं� कोो होोनेे वााले जोोखि�म 
शाामि�ल हैंं।

संंभवतःः आपकेे मन मेंं बहुत साारे प्रश्न होंं�गेे। यह महत्वपूूर्णण हैै कि� आप AT केे 
बाारे मेंं और अपनीी स्थि��ति� केे बाारे मेंं जि�तनीी  होो सकेे, अधि�क जाानकाारीी प्रााप्त करेंं। 

AT एक जटि�ल समस्याा हैै और इसमेंं परेशाान होोनाा आसाान हैै। आप जोो भीी 
जााननाा चााहतेे हैंं याा प्रश्न पूूछनाा चााहतेे हैंं, उनकीी एक सूूचीी बनााकर अपनेे डॉॉक्टर केे 
सााथ मुुलााकाात पर अपनेे सााथ लेे जाानाा सहाायक होो सकताा हैै। कि�सीी कोो सााथ लेे 
जाानाा भीी सहाायक होो सकताा हैै, तााकि� बााद मेंं आप दोोनोंं� मि�लकर बाातोंं� कोो समझ 
सकेंं ।

क्याा मुुझेे दूसरेे लोोगोंं� कोो बताानाा चााहि�ए? 
आपकोो लोोगोंं� कोो कब बताानाा चााहि�ए कि� आप थैैलेेसीीमि�याा केे रोोगवााहक हैंं याा 
आपमेंं AT काा संंकेेत हैै? सरल उत्तर यह हैै: जब भीी आप तैैयाार होंं�। ज्याादाातर, 
यदि� आप नहींं चााहतेे हैंं, तोो आपकोो लोोगोंं� कोो बताानेे कीी आवश्यकताा नहींं हैै। परंतुु 
यदि� आप भवि�ष्य मेंं परि�वाार शुुरू करनेे पर वि�चाार कर रहेे हैंं, तोो आपकोो वि�शेेष 
रूप सेे अपनेे जीीवन-सााथीी केे सााथ खुुलकर बाात करनीी चााहि�ए। उसकाा भीी परीीक्षण 
करवाानाा आवश्यक होोगाा। 

कि�सीी आनुुवंंशि�क समस्याा केे बाारे मेंं बाात करनाा कठि�न होो सकताा हैै। लोोग 
कभीी-कभीी अपनेे आप कोो दोोषीी मााननेे लगतेे हैंं। परंतुु वि�राासत मेंं आपकोो प्रााप्त 
जीीन पर आपकाा कोोई� नि�यंंत्रण नहींं होोताा। दूसरोंं� कोो AT केे बाारे मेंं बेेहतर समझााने 
केे लि�ए आप इस पुुस्ति�िकाा काा उपयोोग कर सकतेे हैंं। 

महत्वपूूर्णण: स्वस्थ जीीवन जीीनाा सभीी केे लि�ए महत्वपूूर्णण हैै। जब आप 
थैैलेेसीीमि�याा सेे ग्रस्त होंं�, तोो स्वस्थ वि�कल्प वि�शेेष रूप सेे महत्वपूर्णण 
होोतेे हंैं। 
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जटि�लतााओंं सेे बचनेे काा सर्वोो�त्तम तरीीकाा हैै अपनेे उपचाार काार्ययक्रम काा पाालन 
करनाा और सभीी जाँँ�च मुुलााकाातोंं� पर जाानाा। 

महत्वपूूर्णण: संंक्रमण याा अन्य बीीमाारीी काा कोोई� भीी लक्षण होोनेे पर 
तुुरंंत अपनेे डॉॉक्टर सेे संंपर्कक  करेंं, और यह सुुनि�श्चि�त करेंं कि� आपनेे 
टीीकााकरण समय पर करवााए हंैं – वि�शेेषकर यदि� आपकीी ति�ल्लीी 
नि�काालीी गई� हैै।

आपकाा आहाार
अपनेे साामाान्य स्वाास्थ्य कीी देेखभााल करनाा आवश्यक हैै। अच्छाा भोोजन खाानाा 
सुुनि�श्चि�त करेंं। 

थैैलेेसीीमि�याा सेे ग्रस्त लोोगोंं� मेंं अक्सर कुुछ वि�टाामि�न और खनि�जोंं�, जैैसेे जिं�ंक,काा 
स्तर कम होोतााहैै। ऐ�साा कुुछ तोो एनीीमि�याा केे काारण होोताा हैै, और कुुछ उच्च आयरन 
स्तर और आयरन नि�काालनेे केे लि�ए प्रयुुक्त उपचाार केे काारण होोताा हैै। आपकाा 
डॉॉक्टर आपकोो सप्लीीमेंंट्स देे सकताा हैै। 

कुुछ डॉॉक्टर आयरन युुक्त भोोजन सेे परहेेज़ करनेे कीी सलााह देेतेे हैंं, परंतुु दूसरे 
डॉॉक्टर माानतेे हैंं कि� इससे आयरन अधि�भाार कोो रोोकनेे पर बहुत कम प्रभााव पड़ताा 
हैै। अपनेे आहाार केे बाारे मेंं अपनीी AT स्वाास्थ्य देेखभााल टीीम सेे चर्चाा� करनाा सबसेे 
अच्छाा रहेेगाा। 

स्वस्थ हड्डि�योंं� केे लि�ए स्वस्थ रहें ं
नि�यमि�त शाारीीरि�क व्याायााम केे कई� लााभ होोतेे हैंं। यह आपकीी मनोोदशाा मेंं सुुधाार 
करनेे और आपकीी हड्डि�योंं� कोो मज़बूत करनेे मेंं सहाायक होो सकताा हैै। शरााब और 
धूूम्रपाान सेे दूर रहनाा बेेहतर होोगाा। 

यदि� आपकोो आवश्यकताा होो तोो सहाायताा माँँ�गेंं।
प्रश्न अवश्य पूूछेंं  और अपनीी स्वाास्थ्य देेखभााल टीीम कोो अपनीी कि�सीी भीी चिं�ंताा केे 
बाारे मेंं बतााएँ। वेे जाानतेे हैंं कि� AT कि�तनीी जटि�ल समस्याा हैै और उन्हेंं कोोई� परेशाानीी 
नहींं होोगीी, भलेे हीी आप एक हीी प्रश्न कई� बाार पूूछेंं।
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अपनेे डॉॉक्टर सेे पूूछनेे वाालेे प्रश्न

मुुझेे/मेेरेे बच्चेे कोो कि�स प्रकाार काा AT हैै?

इसमेंं कि�तनेे जीीन परि�वर्ततन हंैं?

क्याा येे वि�लोोपीी याा अवि�लोोपीी जीीन परि�वर्ततन हंैं? 

मेेरेे जीीन परि�वर्ततनोंं� केे क्याा प्रभााव होंं�गेे?

AT काा मुुझ पर/मेेरेे बच्चेे पर क्याा प्रभााव पडे़ेगाा?

क्याा मुुझेे/उन्हेंं नि�यमि�त उपचाार कीी आवश्यकताा होोगीी?

उपचाार केे संंभाावि�त दुष्प्रभााव क्याा हंैं?

क्याा-क्याा जटि�लतााएँँ  होो सकतीी हंैं और उनकीी कि�तनीी संंभाावनाा हैै?

मुुझेे AT सेे ग्रस्त दूसराा बच्चाा होोनेे कीी कि�तनीी संंभाावनाा हैै?

क्याा कोोई� ऐ�साा उपााय कि�याा जाा सकताा हैै जि�ससे AT सेे ग्रस्त दूसराा 
बच्चाा होोनेे काा जोोखि�म कम कि�याा जाा सके?

क्याा AT सेे ग्रस्त मेेरेे बच्चेे केे बच्चेे होो सकेंंगे े, और उन्हेंं पहलेे सेे क्याा 
जााननाा आवश्यक हैै?
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रोोगि�योंं� केे लि�ए Fast Facts

आप अपनेे डॉॉक्टरोंं�, नर्सोंं� और अन्य सहाायक कर्ममचाारि�योंं� केे नााम और 
संंपर्कक  वि�वरण यहाँँ� लि�ख सकतेे हैं।ं

नााम	 …………………………………………………………

भूूमि�काा 	 …………………………………………………………

फोोन 	 …………………………………………………………

ई�मेेल 	 …………………………………………………………

नााम 	 …………………………………………………………

भूूमि�काा 	 …………………………………………………………

फोोन 	 …………………………………………………………

ई�मेेल 	 …………………………………………………………

नााम 	 …………………………………………………………

भूूमि�काा 	 …………………………………………………………

फोोन 	 …………………………………………………………

ई�मेेल 	 …………………………………………………………
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शब्दोंं� और वााक्यांं�शोंं� कीी माार्गगदर्शि�िकाा
AT मााइनर। अब इसेे AT संंकेेत कहाा जााताा हैै।

AT मि�नि�माा। अब इसेे ‘बि�नाा लक्षण काा 
रोोगवााहक’ कहाा जााताा हैै; चाार अल्फाा कड़ीी जीीन 
मेंं सेे एक क्षति�ग्रस्त याा अनुुपस्थि��त होोताा हैै। 

AT मेेजर। हीीमोोग्लोोबि�न अल्फाा कड़ि�योंं� कोो बनाानेे 
वाालेे सभीी चाार जीीन क्षति�ग्रस्त याा अनुुपस्थि��त 
होोतेे हंैं। इसेे कभीी-कभीी Hb बाार्ट्�स रोोग कहाा 
जााताा हैै।

AT संंकेेत। आम तौौर पर अल्फाा कड़ि�याँँ� बनाानेे 
वाालेे चाार जीीन मेंं सेे दोो क्षति�ग्रस्त याा अनुुपस्थि��त 
होोतेे हंैं।

Hb कॉॉन्स्टेंट स्प्रिं�ं�ग (HbCS)। AT मेंं पाायाा जााने 
वाालाा एक प्रकाार काा जीीन परि�वर्ततन जोो उस स्थाान 
केे नााम पर रखाा गयाा जहाँँ� इसकीी खोोज हुई� थीी।

Hb बाार््ट्�स रोोग। AT मेेजर काा दूसराा नााम।

Hb मूूल्यांं�कन। रक्त केे नमूूनेे मेंं मौौजूूद 
हीीमोोग्लोोबि�न केे प्रकाार और माात्राा कीी जाँँ�च केे 
लि�ए कि�याा जाानेे वाालाा रक्त परीीक्षण। 

HbH AT। चाार अल्फाा कड़ीी जीीन मेंं सेे तीीन केे 
अनुुपस्थि��त याा क्षति�ग्रस्त होोनेे कीी स्थि��ति�। लोोगोंं� केे 
बीीच लक्षण बहुत भि�न्न होोतेे हैंं और आपकेे जीीन 
परि�वर्ततन केे प्रकाार पर नि�र्भभर करते हैंं।

अंंतर्गगर्भाा�शयीी रक्त आधाान। एक ऐ�सीी तकनीीक 
जि�ससे वि�काासशीील शि�शुु कोो गर्भाा�शय मेंं रहतेे 
हुए लााल रक्त कोोशि�कााओंं काा आधाान प्रााप्त 
करनाा संंभव होोताा हैै।

अंंतःःशि�राा। सीीधाा नस मेंं।

अल्फाा कड़ीी। यह एक प्रकाार कीी पॉॉलीीपेेप्टााइड 
कड़ीी हैै जोो साामाान्य वयस्क हीीमोोग्लोोबि�न बनााने केे 
लि�ए आवश्यक होोतीी हैै। AT सेे ग्रस्त लोोगोंं� मेंं यह 
अनुुपस्थि��त याा कम होो सकतीी हैै।

अवि�लोोपीी। एक जीीन परि�वर्ततन जि�सकाा अर्थथ हैै 
कि� जीीन अनुुपस्थि��त नहींं हैै बल्कि�� बदल गयाा हैै, 
जैैसेे कोोड मेंं वर्ततनीी कीी त्रुुटि�।

अस्थि�� मज्जाा। हड्डि�योंं� केे बीीच स्थि��त स्पंंज जैैसाा 
पदाार्थथ जहाँँ� रक्त कोोशि�कााएँ बनााई� जाातीी हैंं।

आई�वीीएफ। इन वि�ट्रोो� फर्टि�िलााइजेेशन काा 
संंक्षि�प्त नााम। इसेे ‘टेेस्ट ट्यूूब बेेबीी’ केे नााम सेे भीी 
जाानाा जााताा हैै। महि�लाा केे अंंडााणुु काा गर्भाा�शय 
केे बााहर नि�षेेचन कि�याा जााताा हैै और फि�र उसेे 
वाापस गर्भाा�शय मेंं स्थाापि�त कि�याा जााताा हैै। 
आनुुवंंशि�क स्थि��ति�योंं� केे लि�ए भ्रूूण कीी जाँँ�च कोो 
संंभव बनााताा हैै।

आनुुवंंशि�क पराामर्शश। एक ऐ�सीी प्रक्रि�याा जोो 
लोोगोंं� कोो परि�वाार मेंं चल रहीी आनुुवंंशि�क स्थि��ति� 
कोो स्वीीकाार करने और बच्चेे कोो यह स्थि��ति� आगेे 
देेनेे केे जोोखि�म कोो समझनेे मेंं सहाायक हैै।

आनुुवंंशि�क स्थि��ति�। एक याा अधि�क जीीन मेंं 
परि�वर्ततन केे काारण होोनेे वाालाा वि�काार।

आयरन अधि�भाार। AT मेंं एक जटि�ल समस्याा 
जि�समेंं शरीीर मेंं अत्यधि�क आयरन जमाा होो जााताा 
हैै और हाानि� पहुँचँााताा हैै।

आयरन-अल्पताा एनीीमि�याा। आयरन कीी कमीी 
केे काारण होोनेे वाालाा एनीीमि�याा। AT आयरन कीी 
कमीी सेे नहींं होोताा हैै। 

उत्परि�वर्ततन। जीीन मेंं परि�वर्ततन।

एंंटीीकोोएगुुलेंंट््स। रक्त केे थक्केे कम 

एनीीमि�याा। स्वस्थ लााल रक्त कोोशि�कााओंं कीी 
कमीी, जि�ससेे थकाान और साँँ�स फूूलनेे केे लक्षण 
होो सकतेे हैंं।

ऑस्टि�ियोोपीीनि�याा। हड्डि�योंं� काा पतलाा होोनाा परंतुु 
ऑस्टि�ियोोपोोरोोसि�स जि�तनाा गंंभीीर नहींं हैै।
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ऑस्टि�ियोोपोोरोोसि�स। हड्डि�योंं� काा पतलाा होोनाा जोो 
उन्हेंं कमज़ोोर करताा हैै और टूूटनेे कीी संंभाावनाा 
बढ़ाा देेताा हैै।

कीीलेेशन थेेरेेपीी। शरीीर सेे अति�रि�क्त धाातुुओंं कोो 
नि�काालनेे केे लि�ए प्रयुुक्त उपचाार – AT केे माामलेे 
मेंं यह आयरन होोताा हैै।

क्रोोमोोसोोम। डीीएनए कीी लंंबीी कुंं�ड लि�त लड़ि�याँँ�। 
माानव कोोशि�कााओंं मेंं क्रोोमोोसोोम केे 23 जोोड़ि�यांं� 
होोतीी हैंं और प्रत्येेक जोोड़ीी काा एक क्रोोमोोसोोम 
मााताा सेे और एक पि�ताा सेे मि�लताा हैै। हर 
क्रोोमोोसोोम पर कई� जीीन स्थि��त होोतेे हैंं।

खुुलीी सर्जजरीी। साामाान्य सर्जजरीी, जहाँँ� ऑपरेशन 
एक बड़ेे चीीरेे सेे कि�याा जााताा हैै।

गर्भभस्थ Hb. एक प्रकाार काा हीीमोोग्लोोबि�न जोो 
केेवल गर्भाा�शय मेंं भ्रूूण मेंं और जन्म केे कुुछ 
समय बााद तक शि�शुु मेंं पाायाा जााताा हैै। जन्म 
केे बााद, दूसरे जीीन केे नि�र्देशन मेंं वयस्क 
हीीमोोग्लोोबि�न काा उत्पाादन होोताा हैै।

जाँँ�च। बि�नाा लक्षण वाालेे व्यक्ति�ियोंं� मेंं कि�सीी 
वि�शि�ष्ट रोोग केे लि�ए परीीक्षण।

जीीन। डीीएनए कीी वोो लड़ि�याँँ� जि�नमेंं व्यक्ति�िगत 
प्रोोटीीन बनाानेे केे कोोड होोतेे हैंं। यह शरीीर कीी वृदृ्धि� 
और वि�काास कोो नि�यंंत्रि�त करतेे हंैं, और इकटे्ठे 
एक-जुुट होोकर क्रोोमोोसोोम बनाातेे हैंं। 

ट्रांं��स उत्परि�वर्ततन। AT संंकेेत मेंं, इसकाा अर्थथ हैै 
कि� अलग-अलग क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन 
मौौजूूद हैंं।

डीीएनए। आनुुवंंशि�क कोोड जोो एक जीीव केे 
वि�काास और काार्यय कीी रूपरेखाा होोताा हैै। जीीन 
और क्रोोमोोसोोम डीीएनए सेे बनेे होोतेे हैंं।

ति�ल्लीी। शरीीर काा एक अंंग जोो प्रति�रक्षाा प्रणाालीी 
काा भााग हैै और पुुराानीी और क्षति�ग्रस्त लााल रक्त 
कोोशि�कााओंं कोो नष्ट करनेे केे लि�ए उत्तरदाायीी हैै।

थ्रोोम्बोोसि�स। रक्त काा थक्काा। 

नैैदाानि�क परीीक्षण। लोोगोंं� मेंं नए परीीक्षण, 
उपचाार याा चि�कि�त्सीीय प्रक्रि�याा कीी जाँँ�च केे लि�ए 
कि�याा जााने वाालाा शोोध अध्ययन। परीीक्षणोंं� मेंं यह 
देेखाा जााताा हैै कि� क्याा उपचाार सुुरक्षि�त हैै, इसकेे 
दुष्प्रभााव क्याा हैंं याा उपचाार कि�तनाा प्रभाावीी हैै। 

पि�त्त पथरीी। पि�त्तेे मेंं बननेे वाालीी सख्त ढेेलेे जोो 
दर्दद काा काारण बनतेे हैंं। AT मेंं, येे अत्यधि�क 
बि�लीीरुबि�न (पुरुाानीी याा क्षति�ग्रस्त लााल रक्त 
कोोशि�कााओंं केे नष्ट होोनेे पर उत्पन्न उप-उत्पााद) केे 
काारण बनतेे हंैं।

पीीलि�याा। शरीीर मेंं अत्यधि�क बि�लीीरुबि�न होोनेे केे 
काारण त्वचाा और आँखँोंं� केे सफेद भााग काा पीीलाा 
पड़नाा। 

प्रीी-एक्लैैम्पसि�याा। गर्भाा�वस्थाा कीी एक जटि�लताा 
जोो हााइड्रोो�प्स फीीटैैलि�स केे सााथ होो सकतीी हैै। 
यदि� इसकाा पताा न चलेे और उपचाार न कि�याा 
जााए तोो घाातक होो सकतीी हैै। माँँ� मेंं दि�खनेे वााले 
संंकेेतोंं� मेंं रक्तचााप काा बढ़नाा और मूूत्र मेंं प्रोोटीीन 
काा होोनाा शाामि�ल हैंं।

प्रोोटीीन। एक प्रकाार काा अणुु जोो कम सेे कम एक 
पॉॉलीीपेेप्टााइड कड़ीी (परस्पर जुुड़ेे एमि�नोो एसि�ड 
कीी कड़ीी) सेे बनाा होोताा हैै जोो त्रि�-आयाामीी आकाार 
मेंं मुुड़ाा होोताा हैै।

फााइब्रोोसि�स। साामाान्य शाारीीरि�क ऊतकोंं� काा 
मोोटाा और कठोोर होो जाानाा। AT मेंं आयरन 
अधि�भाार केे काारण लीीवर मेंं फााइब्रोोसि�स होो 
सकताा हैै।
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फेेरि�टि�न। एक प्रोोटीीन जोो आपकीी कोोशि�कााओंं केे 
अंंदर आयरन कोो संंग्रहि�त करताा हैै।

फोोलि�क एसि�ड। लााल रक्त कोोशि�कााओंं केे 
उत्पाादन केे लि�ए आवश्यक एक बीी वि�टाामि�न। 
AT सेे ग्रस्त लोोगोंं� मेंं एनीीमि�याा केे लक्षणोंं� कोो कम 
करनेे केे लि�ए कभीी-कभीी इसकाा उपयोोग कि�याा 
जााताा हैै।

‘बि�नाा लक्षण काा रोोगवााहक’। हीीमोोग्लोोबि�न 
अल्फाा कड़ीी केे लि�ए कोोड करनेे वाालेे चाार जीीन 
मेंं सेे एक AT जीीन परि�वर्ततन। आपकोो यह रोोग 
नहींं हैै परंतुु आपसेे यह जीीन परि�वर्ततन आपकेे 
बच्चोंं� मेंं जाा सकताा हैै। इसेे AT मि�नि�माा भीी कहाा 
जााताा हैै।

बि�लीीरुबि�न। एक रंंग जोो पुरुाानीी और क्षति�ग्रस्त 
लााल रक्त कोोशि�कााओंं केे नष्ट होोनेे पर उत्पन्न 
होोताा हैै।

मलेेरि�याा। मच्छरोंं� द्वााराा लोोगोंं� मेंं फैैलनेे वाालाा 
एक गंंभीीर रोोग जोो परजीीवीी केे काारण होोताा हैै। 
थैैलेेसीीमि�याा केे लि�ए जीीन परि�वर्ततन वाालेे लोोगोंं� मेंं 
यह रोोग हलकाा होोताा हैै। 

मााइक्रोोसााइटोोसि�स। इसकाा अर्थथ हैै ‘छोोटीी 
कोोशि�कााएँ’। AT संंकेेत वाालेे लोोगोंं� मेंं लााल रक्त 
कोोशि�कााएँ असाामाान्य रूप सेे छोोटीी होो सकतीी हंैं, 
जि�सेे आयरन कीी कमीी सेे होोनेे वाालाा एनीीमि�याा 
समझाा जाा सकताा हैै।

रक्त आधाान। दाान कि�ए गए रक्त कोो सीीधेे 
रक्तप्रवााह मेंं ड्रि�िप (अंंतःःशि�राा प्रवााह) द्वााराा प्रााप्त 
करनाा।

रक्त वि�घटन। लााल रक्त कोोशि�कााओंं काा टूूटनाा 
और उनकीी अंंदर कीी साामग्रीी काा आसपाास केे 
द्रव (उदााहरण केे लि�ए, रक्त) मेंं फैैलनाा।

रोोगवााहक। ऐ�सेे व्यक्ति�ि केे लि�ए प्रयुुक्त शब्द 
जि�समेंं रोोग सेे जुुड़ाा जीीन परि�वर्ततन उपस्थि��त 
हैै और जोो इसेे आगेे भीी देे सकताा हैै, परंतुु स्वयंं 
रोोगग्रस्त नहींं हैै।

लााल रक्त कोोशि�काा। एक प्रकाार कीी रक्त 
कोोशि�काा जोो शरीीर मेंं ऑक्सीीजन पहुँचँाातीी हैै।

लीीवर। शरीीर काा अंंग जोो हीीमोोलााइसि�स केे बााद 
अपशि�ष्ट पदाार्थोंं� काा संंसााधन करताा हैै।

लैैप्रोोस्कोोपि�क सर्जजरीी। ऑपरेशन कई� छोोटेे चीीरोंं� 
सेे कि�याा जााताा हैै, इसलि�ए स्वाास्थ्य लााभ अक्सर 
शीीघ्र होोताा हैै। इसेे कभीी-कभीी कीी-होोल सर्जजरीी 
कहाा जााताा हैै।

वंंशाानुुक्रम। अपनेे बच्चोंं� कोो अपनेे जीीन देेनाा।

वि�लोोपीी। AT मेंं वि�लोोपीी जीीन परि�वर्ततन काा अर्थथ 
हैै कि� जीीन पूूरीी तरह सेे अनुुपस्थि��त हैै।

संंकेेत। (क) आनुुवंंशि�क वि�शेेषताा। (ख) AT मेंं 
दोो जीीन परि�वर्ततन।

सि�रोोसि�स। लीीवर कोो दीीर्घघकाालि�क क्षति� सेे होोनेे 
वाालाा लीीवर काा रोोग। स्वस्थ लीीवर केे ऊतक, 
रेेशेेदाार क्षत ऊतक मेंं परि�वर्ति�ित होो जााताा हैै और 
लीीवर सि�कुड़ जााताा हैै।

सि�स उत्परि�वर्ततन। AT संंकेेत मेंं, इसकाा अर्थथ हैै 
एक हीी क्रोोमोोसोोम पर दोो जीीन परि�वर्ततन मौौजूूद 
हैंं।

स्टेम सेेल प्रत्याारोोपण (ट्रांं��सप्लांं�ट)। कुुछ प्रकाार 
केे रक्त वि�काारोंं� केे लि�ए एक गहन उपचाार 
जि�स पर AT मेेजर केे संंभाावि�त उपचाार केे रूप 
अनुुसंंधाान कि�याा जाा रहाा हैै।

स्प्लीीनेेक्टॉॉमीी। ति�ल्लीी नि�काालनेे कीी सर्जजरीी।
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स्प्लीीनोोमेेगलीी। ति�ल्लीी काा बढ़ जाानाा।

हााइड्रॉॉ�प्स फीीटैैलि�स। एक गंंभीीर स्थि��ति� जोो AT 
मेेजर सेे ग्रस्त अजन्मेे शि�शुुओंं मेंं उत्पन्न होो सकतीी 
हैै। यह शरीीर मेंं द्रव केे असाामाान्य संंग्रह काा 
काारण बनतीी हैै, जोो जाानलेेवाा होो सकतीी हैै।

हीीमोोग्लोोबि�न। लााल रक्त कोोशि�कााओंं मेंं मौौजूूद 
आयरनयुुक्त प्रोोटीीन जोो ऑक्सीीजन सेे जुुड़कर 
उसेे पूूरेे शरीीर मेंं पहुँचँााताा हैै।

हेपेेेटोोमेेगलीी। बढ़ाा हुआ लीीवर।

 
 

© S. Karger Publishers Ltd 2025



47

इस दस्ताावेेज़ कीी तैैयाारीी मेंं प्रयुुक्त 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

अनुुशंंसि�त संंसााधन

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 आपकीी रााय जााननाा चााहेंगंेे

इस पुुस्तक नेे आपकीी कैैसेे सहाायताा कीी? क्याा कोोई� ऐ�सीी बाात हैै जोो आपकोो समझ नहींं आई�?  

क्याा अभीी भीी आपकाा कोोई� प्रश्न हंैं जि�सकाा उत्तर नहींं मि�लाा? 

कृृपयाा अपनेे प्रश्न, याा कोोई� अन्य टि�प्पणीी कोो, fastfacts@karger.com पर भेेजेंं और भवि�ष्य  

केे संंस्करणोंं� केे पााठकोंं� कीी सहाायताा करेंं। धन्यवााद!

चि�कि�त्सकीीय लेेखन सहाायताा लि�ज़ वुलु्फ (Liz Woolf) द्वााराा प्रदाान कीी गई�।

Agios केे योोगदाान सेे संंभव बनाायाा गयाा। Agios काा साामग्रीी पर कोोई� प्रभााव नहींं थाा और सभीी वि�षयोंं� कीी 

स्वतंंत्र और संंपाादकीीय समीीक्षाा कीी गई�। 
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रोोगि�यों �ं केे लि�ए Fast Facts
अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा (Alpha Thalassemia)

  2 	� अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा क्याा होोताा है?ै 

  4 	� AT कि�स काारण होोताा है ैऔर कि�सकोो होोताा है?ै

  6 	 जीीन एवंं आनुुवंंशि�क वि�राासत

24 	�जाँँ �च एवंं नि�दाान

25 	� आनुुवंंशि�क पराामर्शश

28 	�ल क्षण एवंं उपचाार

36 	�नै दाानि�क परीीक्षण

37 	� AT केे लि�ए नए उपचाार

39 	� अल्फाा थैैलेेसीीमि�याा केे सााथ जीीवन जीीनाा

Agios केे योोगदाान सेे संंभव बनाायाा गयाा। Agios काा 
साामग्रीी पर कोोई� प्रभााव नहींं थाा और सभीी मदों �ं कीी स्वतंंत्र 
और संंपाादकीीय समीीक्षाा कीी गई�।
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