
 

1.    ममडडडल और इसकक ससरचनन
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पडवर-अपकवकत          आननवतववशकज मम पकरयनकत हहनक वतलक शबदत तथत ववशतननककरम कक वसदतवतत
   कक बतरक मम जतन

उदकशय        इस पतठ कक मतधयम सक जतनक कक बतद,    वशकतथज र वनमनवलवखत कह
   समझनक मम सकम हतगक :
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     ममडकवलयन ववकतर और ककरहमहसहमल ववकतर।
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 ववषय -  सडचक :

1.  पकरसततवनत

2.    वववभनन जवतनओव मम वलवग-   वनधतररण कक सवरप।

3. उतपवरवतरन

4  ववशतवलज ववशलकषण

5.  आननवववशक ववकतर

6. सतरतवश

1.  पपरसतनवनन

सहलगनतत,                 एक गनणसडतकर पर ववदमतन जजन कज पकरवववत हप जह एक सतथ ववशतगवत मम वमलतज हप। एक
  गनणसडतकर पर जजन  वजतनक पतस-    पतस हहतक हह ,     उनकक बजच पननयह रजन कज सवभतवनत  भज     उतनज हज कम हहतज हप ,

  और इसकज सवभतवनत भज अवधक        हप वक वक एक सतथ ववशतगवत मम वमलक।

वलवग-                वनधतररण पकरणतलज एक जपववक पकरणतलज हप जह एक जजव मम ययन ववशकषततओव कक ववकतस कह वनधतरवरत
            करतज हप। अवधकतवश ययन पकरजनन वतलक जजव एक वलवगज हहतक हह । कभज-कभज,       एक हज जजव मम नर और मतदत

दहनत         पकरकतर कक ययन अवग उपवसथत हहतक हप तह   उनहम उभयवलवगज (हमरफक रहडतइटकस)    यत दकवववलवगज भज कहतक
हह ।

  कई पकरजतवतयत मम ,    वलवग वनधतररण आननवववशक हप :      अथतरत नर और मतदत मम अलग-     अलग एलजल यत यहतव तक
 वक अलग-                 अलग जजन हहतक हह जह उनकज ययन आकव वत ववजतन कह वनधतरवरत करतक हह । जवतनओव मम यह पकरतयय

XY, ZW, XO, ZO      गनणसडतकरत कक सवयहजन कक मतधयम सक ,       गनणसडतकरजय अवतर कक सतथ हहतत हप।

उतपवरवतरन,  जजव,  वतयरस,  अवतवरकत-          गनणसडतकर डजएनए यत अनय आननवववशक ततवत कक जजनहम कक
  नयडवकलयहटतइड अननककरम मम          हहनक वतलत एक सथतयज पवरवतरन हहतत हप । उतपवरवतरन,   डजएनए पकरवतकव वत यत

                डजएनए कह अनय पकरकतर कज कवत कक कतरण हहनक वतलज तकरवटयत सक उतपनन हहतक हह । आननवववशक वककरयतओव
                  कक कतरण डजएनए कक वकसज पनरतनक भतग कक हटनक यत नयत भतग जनड़नक सक भज उतपवरवतरन हह सकतत हप।

                एक ववशतवलज कत अधययन करनक कक वलए पकरतजकत कज एक शकरववखलत कत उपयहग वकयत जततत हप। ववशतवलज
                चतटर कई पजवढयत कक फजनहटतइवपक डकटत एकतकर करनक कक बतद तपयतर वकए जततक हह । सतवधतनज पडवरक वकयत
               गयत ववशलकषण हमम लकण कज पकरकव वत कह समझनक और उसक वनधतरवरत करनक मम सहतयतत करतत हप।

 आननवववशक ववकतर,            जजनहम मम एक यत एक सक अवधक असतमतनयततओव कक कतरण हहतत हप ,    ववशकष रप सक एक
   वसथवत जह जनम (जनमजतत)             सक मयजडद हप। अवधकतवश आननवववशक ववकतर कतफज दनलरभ हह और हजतरत यत

         लतखत मम सक एक वयवकत कह पकरभतववत करतक हह ।

       आननवववशक ववकतर ववशतननगत हह सकतक हह जह मततत-            वपतत कक जजन सक सवततन मम सथतनतवतवरत हहतक हप । अनय
               आननवववशक ववकतर नए मयडटकशन यत डजएनए मम पवरवतरन कक कतरण हह सकतक हप। ऐसक मतमलत मम ,  यवद यह

ववकतर,                  जनन दकरवय मम हहतत हप तह कक वल तभज यह आगक पतवरत वकयत जतएगत । सतमतनय रप सक आननवववशक
        ववकतरत कह दह शकरक वणयत मम बतवटत जत सकतत हप -  ममडकलजय (ममडकवलयन)   ववकतर और

ककरहमहसहमजय(ककरहमहसहमल) ववकतर।



 

2. वलसग-वनरनररण

वलवग-  वनधतररण तवतकर,              जजव मम एक ववशकष वलवग कक ववकतस कह वनधतरवरत करतत हप। अवधकतवश ययन पकरजनन
         करनक वतलक जजवत कत एक ववशकष वलवग हहतत हह । कभज-कभज,        एक हज जजव मम नर और मतदत दहनत  पकरकतर कक
      ययन अवग उपवसथत हहतक हप तह   उनहम उभयवलवगज (हमरफक रहडतइटकस)   कहतक हह ।

                कन छ पकरजतवतयतव ऐसज भज हह जह कक वल एक हज वलवग कक कतरण उतपनन हहतज हह इसक अवनषकचकजनन
(पतथरनहजकनकवसस) (      वबनत वनषकचन कक पकरजनन कत कतयर)  कहतक हह ।

  कई पकरजतवतयत मम ,      वलवग वनधतररण आननवववशक हहतत हप :      नर और मतदत मम अलग-    अलग एलजल यत अलग-
               अलग जजन हहतक हह जह उस पकरजतवत कक ययन आकव वत ववजतन कह वनधतरवरत करतक हह ।

                अवधकतवश जवतनओव मम वलवग वनधतररण गनणसडतकर कक अवतर सक वनधतरवरत हहतत हप। वलवग गनणसडतकरत मम वलवग कत
   वववशषट अवतर हहतत हप।

  कन छ मतमलत मम ,  वलवग वनधतररण,   पयतरवरण कतरक (  जपसक ततपमतन)    यत सतमतवजक कतरक (     जपसक वक समनदतय कक
       अनय सदसयत कक सतपकक एक जजव कत आकतर)      दतरत भज वनधतरवरत वकयत जततत हप।

       कन छ पकरजतवतयत मम एक वनवशचत वलवग नहजव हहतत,           और इसकक सथतन पर वक कन छ बतह सवकक तत कक आधतर पर
   वलवग कह बदलतक हह ।

  मननव मम वलसग-वनरनररण

  मतनव मम वलवग-वनधतररण
XX / XY  वलवग पकरणतलज

   दतरत वनधतरवरत वकयत जततत
 हप। XX  /  XY  पकरणतलज

 अवधकतवश अनय
   सतनधतवरयत मम पतई जततज

   हप। इस पकरणतलज मम ,  मतदत
   मम दहनत वलवग गनणसडतकर

(ककरहमहसहम)   एक हज तरह
(XX)    कक हहतक हह ,  जबवक

   नर मम दहनत अलग-अलग
  वलवग ककरहमहसहम (XY)

 हहतक हह ।

    नर और मतदत मम
  गनणसडतकरत कक 22  जहड़क

   समतन हह । इन गनणसडतकरत
       कह ऑटहसहम कहत जततत हप। गनणसडतकरत कत 23           वतव जहडत दहनत वलवगत मम वभनन हहतत हह वजनहम वलवग-

      ककरहमहसहम कहत जततत हप। मतदत मम वलवग-           ककरहमहसहम जहड़ज कक दहनत गनणसडतकर एक जपसक हहतक हह वजनहम XX
      गनणसडतकर कहत जततत हप। नर मम वलवग-          ककरहमहसहम जहड़ज कक गनणसडतकरत मम सक एक मतदत कक X  ककरहमहसहम जपसत

      हहतत हप और अनय गनणसडतकर अलग (Y)   हहतत हह ।



 

 इसक XY      कहत जततत हप। नर दह अलग-       अलग पकरकतर कक यन गमक पपदत करतक हह ;  कन छ X-   ककरहमहसहम कक सतथ
  और कन छ Y-         ककरहमहसहम कक सतथ। इस पकरकतर कत वलवग वनधतररण XX- XY वलवग-वनधतररण   कहलततत हप और

   नर दतरत दह अलग-          अलग पकरकतर कक यन गमक उतपनन करनक कज वककरयत कह नर-ववषमयनगमकतत   कहतक हप।

ZW  वलसग -  वनरनररण पपरणनलक

ZW  वलवग -  वनधतररण पकरणतलज, पवकयत,  कन छ सरजसवपत,          कन छ कजटत और अनय जजवत मम पतई जततज हप। ZW
वलवग-  वनधतररण पकरणतलज, XY    पकरणतलज कक ववपरजत हप :     इसमम मतदतओव मम दह अलग-    अलग पकरकतर कक गनणसडतकर
(ZW)  हहतक हह ,       और नरत मम दहनत गनणसडतकर एक    हज पकरकतर कक (ZZ)       हहतक हह । मतदत दतरत वलवग गनणसडतकरत कक

 सवदभर मम ,  दह अलग-    अलग पकरकतर कक यन गमक,       वनवमरत हहतक हह । मतदत दतरत दह अलग-    अलग पकरकतर कक यन गमक
     उतपनन करनक कज वककरयत कह मतदत-ववषमयनगमकतत   कहतक हप।

XO वलसग-  वनरनररण पपरणनलक

 यह XY              पकरणतलज कत हज एक पकरकतर हप। इस पकरणतलज मम मतदतओव मम वलवग ककरहमहसहम (XX)   कज दह
  पकरवतयतव हहतज हह ,      लकवकन नरत मम कक वल एक (XO)   हहतत हप। O   एक दडसरक वलवग-    गनणसडतकर कज अननपवसथवत कह

         दशतरतत हप। यह पकरणतलज कई कजटत मम दकखज जततज हप ,     वजनमम वटडकडत भज सवममवलत हह ।

 



 

    तनपमनन पर वनररर वलसग वनरनररण

         मगरमचछत और कन छ कछनओव सवहत सरजसवपत कज कन छ पकरजतवतयत मम ,  एक ततपमतन-   सववकदनशजल अववध कक
               दयरतन अवडक कत ऊषमतयन वकयत जततत हप जह उस पकरजतवत कक वलवग कह वनधतरवरत करतत हप।

           पकरतयकक वलवग कत उतपतदन करनक कक वलए आवशयक वववशषट ततपमतन कह मतदत-    पकरचतर ततपमतन और नर
-                 पकरचतर ततपमतन कक रप मम जतनत जततत हप। जब ततपमतन सववकदनशजल अववध कक दयरतन ततपमतन सजमत कक

  पतस रहतत हप ,           तह दहनत वलवगत कक बजच वलवग अननपतत वभनन हहतत हप।

 

              सभज मगरमचछआवतस कक ततपमतन सक अपनज सवततन कक वलवग कत वनधतररण करतक हह ।

      यह अजतत हप वक वतसतव मम ततपमतन-           वनभरर वलवग वनधतररण कप सक ववकवसत हनआ। यह कन छ वलवगत कक मतधयम
                 सक ववकवसत हह सकतत हप जह कन छ ककतकरत कक अननकडल हहतक हह जह ततपमतन कज आवशयकततओव कक अननरप

    हहतक हह । उदतहरण कक वलए,             एक गमर ककतकर घतसलक कक वशकतर कक वलए अवधक उपयनकत हह सकतत हप , इसवलए
                 अगलक सजजन मम उस घतसलक कज मततकरत कह बढतनक कक वलए अवधक मतदतओव कत उतपतदन वकयत जततत हप।

  पयतरवरणजय वलवग वनधतररण,           पवकयत और सतनधतवरयत कज आननवववशक रप सक वनधतरवरत पकरणतवलयत सक पहलक
थत।

 अनय पपरणनवलयनस

वलवग-         वनधतररण कज कई अनय पयतरवरण पकरणतवलयतव हह । कन छ पकरजतवतयतव ,   जपसक कन छ घतघक ,   वलवग पवरवतरन सक
 गनजरतज हह :                  वयसक जजवन कह नर कक रप मम शनर करतक हह जह बतद मम मतदत मम बदल जततक हह ।

   उषणकवटबवधजय कलमन मछवलयत मम ,               समडह मम पकरमनख एक मतदत बन जततज हप जबवक दडसरक नर बन जततक हह ।

                      समनदकरज कव वम लतवतर यवद एक मतदत कक सतथ शतरजवरक सवपकर मम हहतक हह तह वक नर बन जततक हह और अगर वक नवगक
           समनदकर तल पर ववकवसत हहतक हह तह वक मतदत बन जततज हह ।

यदवप,      कन छ पकरजतवतयत मम वनवशचत वलवग-        वनधतररण पकरणतलज नहजव हप। उभयवलवगज पकरजतवतयत मम सतमतनय
        कम चनआ और घतघक कज कन छ पकरजतवतयतव शतवमल हह । मछलज,       सरजसवप और कजटत कज कन छ पकरजतवतयतव

 अवनषकचकजनन (पतथरनहवजनकवसस)             दतरत पकरजनन करतज हह और पडरज तरह सक मतदत हहतज हह । कन छ सरजसवप,
              जपसक बहआ कमवनसटकरकटर और कहमहडह डकरपगन मम जनन सतवथयत कज उपलबधतत पर वनभरर करतत हप   और यक ,
 ययनऔर पतथरनहवजनकवटक,   दहनत पकरकतर सक     जनन कर सकतक हह ।



 

3. उतपवरवतरन

           वकसज जजव कज आननवववशक जतनकतरज कह उनकक जजनहम कज मततकरत मम पवरवतरन,     जजन कज वयवसथत और जजन
        सवरचनत मम पवरवतरन कक दतरत बदलत जत सकतत हप।  सनगनवणतत (यडपलहइडज)      एक ऐसज वसथवत हप वजसमम
     गनणसडतकर कक सकट कज सवखयत पवरववतरत;             एकगनवणत यत बहनगनवणत हह सकतज हप। एक सकट मम गनणसडतकरत कज

     सवखयत कम यत जयतदत हहतज हप।          असनगनवणतत मम गनणसडतकर कत जनड़नत यत ववलहपन हहतत हप। कक रहमहसहमल
           ववपथन मम गनणसडतकर कज सवरचनत मम असतमतनयततएव शतवमल हह । जजन कत जनड़नत, ववलहपन,   उलटत हहनत और

ववसथतपन              आवद मनखय गनणसडतकर ववपथन हह । ककरहमहसहमल ववपथन आमतयर पर कह सर कहवशकतओव मम दकखक
   जततक हह । ववकतस मम ,            इस तरह कज गनणसडतकर पननवयरवसथत कज सबसक महतवपडणर भडवमकत हह सकतज हप ,  वजससक वक

                 आबतदज मम अवतर उतपनन हहनक कज सवभतवनत कह कम करकक नई पकरजतवतयत मम आबतदज कक ववचलन कह तकज
 वकयत जतए          औरआबतदज कक बजच आननवववशक अवतर कत सवरकण हह सकक ।

        जजन मयडटकशन वजसक वबवदन उतपवरवतरन भज कहत जततत हप ,        डजएनए आधतर अननककरम मम पवरवतरन हप वजसकक
                 पवरणतमसवरप जजन सवरचनत मम पवरवतरन हहतत हप और एक जजव कक फजनहटतइप कह बदल सकतत हप। जजन कक

           नए एलजल उतपवरवतरन दतरत बनतक हह । डजएनए कक एकल कतर यनगम (  बकस पकयर)     मम पवरवतरन कक कतरण जजन
              उतपवरवतरन उतपनन हह सकतत हप। इस तरह कक उतपवरवतरन कत एक पकरमनख उदतहरण दततव कहवशकत

 अरकततत (   वसकल सकल एनजवमयत) हप।

        डजएनए मम आधतर यनगमत कत ववलहपनऔर सवममलन फक रकम-      वशफट उतपवरवतरन कत कतरण बनतत हप।

                 कई रतसतयवनक और भयवतक कतरक हह जह उतपवरवतरन कह पकरक वरत करतक हह । इन कतरकत कह उतपवरवतज र कक रप
     मम सवदवभरत वकयत जततत हप। UV         वववकरण जजवत मम उतपवरवतरन कर सकतक हह , -    यह एक उतपवरवतरजन हप।



 

4.  वसशनवलक (पप वडगपरक) ववशलपषण

           वनयववतकरत ककरमस कक पवरणतमत कत ववशलकषण करकक एक जजन कक एलजलस (पकरभतवज, अपकरभतवज, सहपकरभतवज,
अधरपकरभतवज)           कक आकलन कत मडलयतवकन वकयत जत सकतत हप। कई वसथवतयत मम ,    वनयववतकरत ककरमस नहजव वकए

                जत सकतक। इन मतमलत मम वकसज ववशकष गनण कज ववशतगवत कत वतरमतन जनससखयत कज वववभनन पजवढयत मम
               ववशलकषण वकयत जततत हप। मतनवजय लकणत कत अधययन करतक समय हमकशत ऐसत हज हहतत हप। ववशतवलज
               ववशलकषण कत उपयहग मननषयत मम जजन कज ववशतगवत कक अधययन कक वलए वकयत जततत हप। ववशतवलज
                 ववशलकषण छहटक आकतर कज जनससखयत और लवबज पजढज कक समय वतलज पकरजतवतयत कक वलए भज उपयहगज हप।

               ववशतवलज चतटर कत वनमतरण मतनक पकरतजकत कत उपयहग करकक वकयत जततत हप। नजचक मडलभडत पकरतजकत कत
        उपयहग एक ववशतवलज बनतनक कक वलए वकयत गयत हप।

                  एक बतर जब फजनहटतइवपक डकटत कह कई पजवढयत सक एकतकर वकयत जततत हप और ववशतवलज तपयतर कज जततज हप ,
            तह सतवधतनजपडवरक ववशलकषण सक लकण कज पकरकव वत कत वनधतररण वकयत जत सकतत हप।

    एक पकरभतवज लकण कक वलए:

•         पकरभतववत सवततन मम कम सक कम एक पकरभतववत मततत-    वपतत हहनक चतवहए

•          फजनहटतइप आम तयर पर हर पजढज मम वदखतई दकतत हप

•   दह अपकरभतववत मततत-      वपतत कक कक वल अपकरभतववत सवततन हतगक



 

5.  आननवसवशक ववकनर

              आननवववशक ववकतर जजनहम मम पवरवतरन कक कतरण हहतत हप। यक आमतयर पर जनमजतत हहतक हह ,    जह वक जनम कक
         समय मयजडद हहतक हह । आननवववशक ववकतर पकरतयय ववशतननगत हहतक हह , मततत-       वपतत सक सवततन मम पतवरत हह जततक

                   हह । कन छ मतमलत मम दहष नए उतपवरवतरन कक कतरण हहतत हप और यवद यह जनन कहवशकतओव मम मयजडद हप तह
      ववशतगवत मम वमलत हप। एक हज बजमतरज,       जपसक वक कह सर कक कन छ रप,       कन छ लहगत मम ववशतगवत मम वमलज

      आननवववशक वसथवत कक कतरण हह सकतक हह ,            अनय लहगत मम नए उतपवरवतरन कक कतरण हह सकतक हह और मनखय
                रप सक अनय लहगत मम पयतरवरणजय कतरणत सक हह सकतक हह । आननवववशक दहष यत असतमतनयतत वतलत वयवकत

  वतसतव मम कयत,          कब और वकस सजमत तक बजमतरज सक पजवड़त हहगत,      यह सब लगभग हमकशत पयतरवरणजय
    कतरकत सक पकरभतववत हहतत हप।

     कन छ पकरकतर कक अपकरभतवज जजन ववकतर,   ववषमयनगमनजज (हकटरहजतइगहट)   वसथवत मम ,   ववशकष पयतरवरणजय
 पवरवसथवतयत मम ,   अननकडल हहतक हह ।

 ममडलकय (ममडप वलयन) ववकनर: 

   ममडलजय ववकतर मननषयत मम     हहनक वतलक वक           आननवववशक ववकतर हप जह एकल जजन मम रपतवतरण यत उतपवरवतरन सक
     उतपनन हहतक हप। इनकत ववशतगवत पपटनर,          ववशतगवत कक मम डलजय वनयमत दतरत वनधतरवरत हहतत हप। उनकक सवभतव

               कज भववषयवतणज पतवरवतवरक इवतहतस सक ववशतवलज चतटर कज सहतयतत सक कज जत सकतज हप। दततकर कहवशकत
 अरकततत (   वसकल सकल एनजवमयत),   वणतरनधतत (  कलर बलतइवडनकस),   वसवसटक फतइबकरहवसस,  हजमहफजवलयत,

           थपलकसजवमयत और वफनतइल कजटहनडवरयत कन छ सबसक आम ममडलजयआननवववशक ववकतर हह ।

                ववशतननककरम पपटनर कक आधतर पर इन आननवववशक ववकतरत कह चतर पकरकतरत मम बतवटत जत सकतत हप :
 ऑटहसहमल पकरभतवज,  ऑटहसहमल अपकरभतवज, वलवग-  सहलगन (सककस-वलवकड)   पकरभतवज और वलवग-सहलगन

(सककस-वलवकड) अपकरभतवज।

हकममफकवलयन

हजमहफजवलयत,          रकत सकव दन तवतकर कत एक ववकतर हप। इस रहग मम ,        रकत कक थककक बनतनक मम मदद करनक वतलत
     पकरहटजन पकरभतववत हहतत हप। पवरणतम सवरप,           पकरभतववत वयवकत एक कट कक बतद रकतसकरतव कह रहकनक मम

     ववफल रहतत हप। यह X     ककरहमहसहम सक जनड़त वलवग-        सहलगन अपकरभतवज ववकतर हप। इस ववकतर मम , पकरभतव
                    रवहत वतहक नतरज सक नर सवतवत कह रहग कत सवचतर हहतत हप । यह ववकतर मवहलतओव कज तनलनत मम पनरषत मम

             अवधक दकखत जततत हप। नतरज शतयद हज कभज इस ववकतर सक पकरभतववत हहतज हह ,      कयतवक नतरज कह रहग हहनक कक
वलए,        नतरज कक वपतत कह हजमहफजवलक हहनत चतवहए और           नतरज कज मतस कह कम सक कम वतहक हहनत चतवहए।

        वपतत सक पनतकरत मम यह ववकतर नहजव फप लतत।

                                    

  हजमहफजवलयत कक पकरकतर



 

वणनरनरतन:

                     वणतरनधतत कह रवग दववषट कज कमज कक रप मम भज जतनत जततत हप। इसमम वयवकत लतल और हरक वणर मम ववभकद
    नहजव कर पततत। वणतरनधतत वलवग-          सहलगन अपकरभतवज ववकतर हप। वणतरनधतत कन छ शपकवणक गवतवववधयत कह

         कवठन बनत सकतज हप। इसमम वयवकत कक वलए फल खरजदनत,       कपड़क चनननत और टकरप वफक लतइट समझनत
     अवधक चननयतजपडणर हह सकतत हप। यदवप,           समसयतएव आम तयर पर मतमडलज हहतज हह और जयतदततर लहग

                  इसकक अननकडल हहतक हह । पडणर वणतरनध वयवकत कज दवशय तजकणतत भज कम हहतज हप और वक तकज पकरकतश मम
   असहज हह सकतक हह ।

                    वणतरनधतत कत सबसक पकरमनख कतरण आवख मम वणर सववकदज शवकन कक तजन सकटत मम सक एक यत अवधक कक ववकतस मम
               एक अवतवनरवहत दहष हप। मतदतओव कज तनलनत मम नर कक अवधक हहनक कज सवभतवनत अवधक   हहतज हप कयतवक

         वणतरनधतत कक सबसक सतमतनय रपत कक वलए वजममकदतर जजन X          गनणसडतकर पर हहतक हह । जपसत वक नतरज मम दह X
  गनणसडतकर हहतक हह ,             एक गनणसडतकर मम दहष आमतयर पर दडसरक दतरत आचछतवदत कर वदयत जततत हप ,  जबवक नरह

   मम कक वल एक X              गनणसडतकर हहतत हप। ववकतर कज पहचतन सतमतनयतय इवशहतरत रवग परजकण सक कज जततज हप
       यदवप कई अनय परजकण वववधयतस भज मयजडद हह ।

थथलपसकवमयन:

   थपलकसजवमयत ववशतगवत मम वमलक
   रकत ववकतर हह वजनकक

 पवरणतमसवरप असतमतनय
   हजमहगलहवबन कत गठन हह

 सकतत हप।   इसमम लकण ववकतर
     कक पकरकतर पर वनभरर करतक हह

और  यक हलकक    यत लकणहजन सक
     गवभजर हह सकतक हह । पकरतयय

    हलकक सक गवभजर एनजवमयत (कम
  लतल रकत कहवशकतएव)      अवधक पतए जततक हह । इसकक लकण-   हडकवडयत मम समसयत,    बढत हनआ पलजहत,  पजलज

तवचत,               गहरक रवग कक मडतकर और बचचत मम धजमज गवत सक ववदकवध भज हह सकतज हप।



 

    थपलकसजवमयत एक वयवकत कक मततत-            वपतत सक ववशतगवत मम वमलक आननवववशक ववकतर हह । इसकक दह मनखय पकरकतर
हह ,              अलफत थपलकसजवमयत और बजटत थपलकसजवमयत। अलफत थपलकसजवमयत ववकतर कह दह वनकट सहलगन जजन
HbA1  और HbA2       दतरत वनयववतकरत वकयत जततत हप जह 16         वम गनणसडतकर पर पर वसथत हहतक हप जबवक बजटत

  थपलकसजवमयत कह 11             वम गनणसडतकर पर वसथत एकल जजन दतरत वनयववतकरत वकयत जततत हप। α-   अलफत और β-
                  बजटत थपलकसजवमयत कज गवभजरतत इस बतत पर वनभरर करतज हप वक अलफत गलहवबन कक वलए चतर जजनत मम सक
                  वकतनक हह यत बजटत गलहवबन कक वलए दह जजन अननपवसथत हह । वनदतन आम तयर पर रकत परजकणत दतरत हहतत

हप ,      वजसमम कहवशकतओव कज पडणर गणनत,         ववशकष हजमहगलहवबन परजकण और आननवववशक परजकण शतवमल हह ।
             जनम कक पडवर परजकण कक मतधयम सक वनदतन जनम सक पहलक हह सकतत हप।

α-  और β-           थपलकसजवमयत दहनत कह पकरतयय ऑटहसहमल अपकरभतवज तरजकक सक ववशतननगत हहतक हप।

   दततकर कहवशकत अरकततत (   वसकल सकल एनजवमयत):

       यह एक ऑटहसहमल अपकरभतवज लकण हप जह मततत-         वपतत सक सवततनत कह पकरक वषत वकयत जत सकतत  हप जब
     दहनत सतवथयत कक जजन वतहक (ववषमयनगमजज)       हहतक हह । इस बजमतरज कह HbA  और Hbs   एलजल कज जहड़ज
          दतरत वनयववतकरत वकयत जततत हप। तजन सवभतववत जजनहटतइप मम सक Hbs  (Hbs  Hbs)    कक वलए कक वल

        समयनगमजज वयवकत दततकर कहवशकत फजनहटतइप वदखततक हह । ववषमयनगमजज (HbA HbS)  वयवकत अपकरभतववत
                 वदखतई दकतक हह लकवकन वक रहग कक वतहक हह ।यह दहष हजमहगलहवबन अणन कक बजटत गलहवबन शकरववखलत कक छठक

    सथतन पर गलडटतवमक एवसड (Glu)   कक वपलजन (Val)        दतरत पकरवतसथतपन कक कतरण हहतत हप। गलहवबन पकरहटजन
     मम अमजनह एवसड कत पकरवतसथतपन GAG  सक GUG          तक बजटत गलहवबन जजन कक छठक कहडहन मम एकलआधतर

             पकरवतसथतपन कक कतरण हहतत हप। उतपवरवतज र हजमहगलहवबन अणन कम ऑकसजजन तनतव कक तहत बहनलजकरण
  सक गनजरतत हप ,      जह लमबज बजमतरज मम RBC           कक आकतर मम उभयतवतल वडसक सक लमबज हसवसयक कक आकतर कज

         सवरचनत मम पवरवतरन कत कतरण बनतत हप।

  वफननइल ककटमनडवरयन

               यह उपतपचय कज जनमजतत तकरवट भज ऑटहसहमल अपकरभतवज लकण कक रप मम ववशतगवत मम वमलतज हप।
                पकरभतववत वयवकत मम एक एवजतइम कज कमज हहतज हप जह अमजनह एवसड वफनतइल एलकनजन कह टतइरहवसन मम

               बदल दकतत हप। वफनतइल एलकनजन कक सववचत हहनक कक पवरणतमसवरप यह वफनतइल पतइरववक अमलऔर अनय
                  वयन तपननत मम पवरववतरत हह जततत हप। मवसतषक मम इनकक सवचय सक मतनवसक मवदतत उतपनन हहतज हप। गनदर दतरत

               इसकक तकरवटपडणर अवशहषण कक कतरण यह मडतकर कक मतधयम सक भज उतसवजरत वकयत जततत हप।



 

 वसवसटक फनइबपरमवसस

  वसवसटक फतइबकरहवसस (CF)       एक ऑटहसहमल अपकरभतवज आननवववशक ववकतर हप। CF    कत आसतनज सक वनदतन
         वकयत जतनक वतलत लकण अतयवधक नमकजन पसजनत आनत हप। फक फड़क , अगनयतशय,     और यकव त मयडकस सक भर
 जततक हप ,              वजसकक पवरणतमसवरप ककरमवनक सवककरमण और अवततय इन महतवपडणर अवगत कज खरतबज हहतज हप।
 इसकक अवतवरकत,        पकरतयय पतचन तवतकर मम मयडकस बनतत हप ,       वजससक वयवकत कन पहवषत हह जततक हह ,   फक फड़क मम

  सवककरमण हहतत हप ,                और रहगज पकरतयय वनमहवनयत यत शवसन तवतकर कक अनय सवककरमण सक मर जततक हह । यह
     वसवसटक फतइबकरहवसस टकरतवसमकमबकरकन कव डकटर रकगनलकटर (CFTR)       पकरहटजन कक वलए जजन मम उतपवरवतरन कक

               कतरण हहतत हप। एकल कतयरवतहक जजन पकरवतवलवप वतलक वतहक हहतक हप अनयथत अवधकतर सतमतनय हहतक
हह ।



 

 गनणसडतपरकय (कपरमममसममकय) ववकनर

              गनणसडतकर सवबवधज ववकतर गनणसडतकरत कज अननपवसथवत यत अवधकतत यत असतमतनय ववकतस कक कतरण हहतक हह ।
              गनणसडतकर यन गम कक गनणसडतकरत कक पवथककरण कज ववफलतत यत कहवशकत ववभतजन कक दयरतन ककरहमपवटड कक

      ववलगन कज ववफलतत कक पवरणतमसवरप गनणसडतकर (तकरत)       कज अवधकतत यत हक रतस हहतत हप। इसक  असनगनवणतत
(ऐनयडपलहइडज)   कहत जततत हप।

         एक सतमतनय मतनव कहवशकत मम गनणसडतकरत कज कन ल सवखयत 46 (23 जहड़क)    हप। इनमम सक 22   जहड़क ऑटहसहम हह
   और एक जहड़ज ककरहमहसहम   वलवग गनणसडतकर (  सककस ककरहमहसहम)   हह । यदवप,  कभज-  कभज (  ववरलक हज सहज),
                   वकसज वयवकत मम एक गनणसडतकर कज एक अवतवरकत पकरवत आ सकतज हप यत वकसज वयवकत मम यन गम कक वकसज एक

             गनणसडतकर कज कमज हह सकतज हप। इन वसथवतयत कह ककरमशय एक गनणसडतकर कक   वतकरसडतकरतत (टकरतइसममज) यत
 एकसडतकरतत (महनहसममज)                कक रप मम जतनत जततत हप। ऐसज वसथवत वयवकत मम गवभजर पवरणतम कज ओर लक जततज

  हप। डतउन वसवडकरहम,          टनरर वसवडकरहम और कलतइनफक लटर वसवडकरहम ककरहमहसहमल ववकतरत कक सतमतनय उदतहरण
   हह । एक अवतवरकत 21      वम गनणसडतकर कक कतरण डतउन वसवडकरहम    हहतत हप। इसज तरह,    टनरर वसवडकरहम मतनव

   मवहलतओव मम एक X       गनणसडतकर कज कमज कक कतरण हहतत हप।

    कहवशकत ववभतजन कक अवतयतवसथत (टकलहफक ज)          चरण कक बतद कहवशकत दकरवय ववभतजन कज ववफलतत कक
पवरणतमसवरप,              जजव मम गनणसडतकरत कक एक पडरक सकट मम ववदकवध हहतज हप और,     इस घटनत कह बहनगनवणतत
(पमलजपलमइड़ज)              कक रप मम जतनत जततत हप। यह वसथवत पकरतयय पयधत मम दकखज जततज हप।

 डनउन वससडपरमम

         इस ववकतर कज सडचनत सबसक पहलक लहगडन डतउन दतरत 1866        मम दज गई थज। यह एक अवलवगज गनणसडतकरजय
(ऑटहसहमल)  असनगनवणतत हप ,    जह एक अवतवरकत 21         वक गनणसडतकर कज उपवसथवत कक कतरण हहतत हप। अवड-जनन

    कक अधरसडतकरज ववभतजन कक समय, 21             जहड़ज कक गनणसडतकर एक हज अवडक मम ववसथतवपत हह जततक हह । इस पकरकतर
  अवडक मम 23    कक सथतन पर 24       गनणसडतकर हहतक हह और सवततन मम 46    कक सथतन पर 47  गनणसडतकर (   पनरष मम 45 + XY,

  मवहलत मम 45 + XX)                  हहतक हह ।

                      



 

   डतउन वसवडकरहम कह 21     वक गनणसडतकर कज वतकरसडतकरतत (टकरतइसममज)       भज कहत जततत हप। इसकक लकण;  गहल
चकहरक ,  चयड़क वसर-मतथक ,     सथतयज रप सक खनलक मनवह,        उभरक हनए वनचलक हतठ और जजभ मम खतसच,  छहटज गदरन, सपतट

   हतथ और रखज (छहटज)  उवगवलयतव ,       उवगवलयत कक छहरत पर कई लडप,      महटक और सजधक बतल,   ववसतवत पतलम
   ककरजज कक सतथ हथकलज,          और मवगहवलयतई पकरकतर कज आवख कज पलकत कक महड़ (एवपकक नथस) हप।

 

 टनरर वससडपरमम:

  टनरर वसवडकरहम (टनरर, 1938)     मतनव मवहलतओव मम एक X         गनणसडतकर कज कमज कक कतरण हहतत हप। मवहलतओव मम
 कप रजयहटतइप (44 + XO)        हप। टनरर वसवडकरहम कज मवहलतएव बतसझ हहतज हह ;      वक मतवसक धमर यत वडवबहतसजरन नहजव

         कर सकतज हप। सवयहजज ऊतकह सक भरक हनए अलपववकवसत अवडतशय,  अववकवसत सतनत,  छहटक गभतरशय, फडलज
 हनई (पफज)  उवगवलयतव (  पवरधजय वलमफहएडकमत)        कज उपवसथवत इनकज ववशकषततएव हप। टनरर वसवडकरहम मम , छहटज

   गदरन वतलज मवहलतएव (5    फजट सक कम),    झनरज रदतर गदरन,   असतमतनय (अलप)  बनदकवध,   कतवडरयहवपसकन लर
         असतमतनयततएव और शकरवण दहष आवद इनकज ववशकषततएव हप। पकरतयकक 3000     मवहलत जनमत मम टनरर

   वसवडकरहम कज आवववत 1 हप।



 

  कलनइनफप लटर वससडपरमम:

   कलतइनफक लटर वसनडकरहम (कलतइनफक लटर, 1942),         पनरषत मम कम सक कम एक अवतवरकत X   गनणसडतकर कज
       उपवसथवत कक कतरण हप। यह एक असतमतनय XX     अवडक और एक सतमतनय Y      शनककरतणन कक वमलन सक बनतत हप।

  वयवकत मम 47  गनणसडतकर (44 + XXY)       हहतक हह । ऐसक वयवकत बतसझ पनरष (      सतकरजवलवग पनरष भज कहक जततक हह ) हह ।
    कलतइनफक लटर वसवडकरहम मम अववकवसत ववषण,  मतनवसक मवदतत,        मवहलत कज तरह फप लक हनए शरजर कक बतल, लवबक

               पपर और घनटनक और कन छ मवहलत ववशकषततओव जपसक वक सतकरज कज आवतज और बढक हनए सतन
(गतइनजकहमकवसटवज)         कज उपवसथवत हप। यह मतनत जततत हप वक X      गनणसडतकरत कज सवखयत वजतनज अवधक हहगज,

            मतनवसक दहष उतनत हज अवधक हहगत। कलतइनफक लटर वसवडकरहम कज आवववत पकरतयकक 500    पनरष जनमत मम 1
हप।

6. सनरनसश

  ममडल कक वनयम     ववशतगवत कत ककरहमहसहम वसदतवत (    ककरहमहसहमल थयहरज ऑफ इनहकवरटम स)    कक रप मम
     ववसततवरत वकए गए थक। बतद मम ,              यह पतयत गयत वक ममडल कक सवतवतकर अपवयडहन कत वनयम उन जजनत कक

               वलए सहज नहजव हप जह एक हज ककरहमहसहम पर वसथत थक। इन जजनत कह सहलगन (वलवकड)   जजन कहत जततत
        थत। वनकट वसथत जजन एक सतथ अपवयडवहत हहतक हह ,    और दडर वसथत जजन,     ककरतवसवग ओवर हहनक कक कतरण,

                पननयह रजन कज वववभनन वडगकरज कत पकरदशरन करतक हह । वलवकक ज मपप एक गनणसडतकर पर जजन कज वयवसथत कक
  अननरप हह ।

              वलवग गनणसडतकरत पर ववदमतन जजन उनकक ववशतननककरम पपटनर मम वववशषट वलवग अवतर कह दशतरतत हप ,  ऐसक जजन
 कह वलवग-  सहलगन (सककस-वलवकड)             जजन कहत जततत हप। पनरषत और मवहलतओव मम गनणसडतकर कक एक जहड़क कह

          छहड़कर सभज समतन हह । जह गनणसडतकर दहनत वलवगत मम वभनन थक ,        उनहम वलवग गनणसडतकर कक रप मम नतवमत वकयत
      गयत। शकष सकट कह अवलवग गनणसडतकर (ऑटहसहम)     नतम वदयत गयत। मननषयत मम ,     एक सतमतनय मवहलत मम 22

       जहड़क ऑटहसहम और एक जहड़ज वलवग ककरहमहसहम (XX)      हहतक हह । एक पनरष मम 22    जहड़क ऑटहसहम और एक
      जहड़ज वलवग ककरहमहसहम कक रप मम XY    हहतक हह । वचकन मम ,     नर मम वलवग गनणसडतकर ZZ  हहतक हह ,   और मतदत मम

ZW   हहतक हह ।



 

               उतपवरवतरन कह आननवववशक सतमगकरज मम पवरवतरन कक रप मम पवरभतवषत वकयत गयत हप। एक वबवदन उतपवरवतरन
         एकल जजन सवरचनत मम पवरवतरन हप। दततकर कहवशकत अरकततत (वसकल-  सकल एनजवमयत)   हजमहगलहवबन कक

बजटत-                  चकन कक वलए जजन कहवडवग मम एक कतरजय आधतर कक पवरवतरन कक कतरण हहतत हप। एक पवरवतर कक
               ववशतवलज चतटर कह बनतकर अपवरहतयर उतपवरवतरन कत अधययन वकयत जत सकतत हप। वकसज जजव कक जजनहम

     कह गनणसडतकरत कक पडरक सकट (सनगनवणतत)       मम पवरवतरन यत एक सकट (असनगनवणतत)      मम गनणसडतकरत कज सवखयत मम
              पवरवतरन दतरत बदलत जत सकतत हप। मतनव मम वववभनन पकरकतर कक आननवववशक ववकतर हहतक हह ,   जह मतनव मम

   वदखतई दकतक हह । 21     वक गनणसडतकर कज वतकरसडतकरतत (टकरतइसममज)        कक कतरण डतउन वसवडकरहम हहतत हप। टनरर
 वसवडकरहम मम ,   एक X         ककरहमहसहम अननपवसथत हहतत हप और वलवग ककरहमहसहम XO     कक रप मम हप ,  और

   कलतइनफक लटर कक वसवडकरहम मम ,  वसथवत XXY  हप।


