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केयर सिरीज बकुलेट

SMA की आनवंुशिकी

क्योर SMA
स्पाइनल मसु्लर एटर्ोफी िे ग्रसित व्यक्तियरो ंऔर उनके पररवपाररो ं 
के ललए िूचनपा और िमर्थन कपा स्रोत।
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SMA और आनवंुशिकी

स्पाइनल मसु्लर एट्योफी (Spinal muscular atrophy, SMA) कयो अक्सर "आनवंुशिक बीमपारी,"  
''ऑटयोसयोमल अप्रभपावी आनवंुशिक ववकपार," "मयोटर-न्यूरॉन बीमपारी," यपा ''न्यूरयोमसु्लर बीमपारी" सहित कई िबयो ं 
से जपानपा जपातपा िै।

SMA एक आनवुपाशंिक बीमपारी िै।
"आनुवंशिक" कपा अर्थ है कक यह जीन िे िंबंसित ह ैऔर ववरपाित में ममलपा है। जीन हमपारे लक्षणरो ंऔर  
अनूठी वविेषतपाओ ंके ललए जजम्देपार हैं। SMA में, जीववत मरोटर न्ूरॉन (survival motor neuron, 
SMN) प्रोटीन के ललए जजम्देपार जीन में एक उत्पररवत्थन हरोतपा ह,ै एक प्रोटीन जरो िपामपान् मपािंपेिी की कहलचपाल 
करो वनयंमरित करने वपाली निरो ंके कपाय्थ के ललए महत्वपूण्थ ह।ै

SMA एक ऑटयोसयोमल ररसेससव आनवंुशिक ववकपार िै।
"ऑटरोिरोमल ररिेसिव" कपा अर्थ ह ैकक मपातपा-वपतपा िे बच्े करो बीमपारी कैिे ववरपाित में ममली है, यपा पपाररत हुई ह।ै 
SMA में, SMA िे प्भपाववत व्यक्ति करो एक गैर-कपाय्थिील जीन की दरो प्वतयपा ंववरपाित में ममलती हैं - प्ते्क 
मपातपा-वपतपा िे एक प्वत। 

SMA एक मयोटर-न्यूरॉन बीमपारी िै।
"मरोटर-न्ूरॉन" तंमरिकपा करोशिकपा के प्कपार करो िंदर्भत करतपा ह ैजरो कहलचपाल और सिर, गद्थन, छपाती, पेट, पपावं 
और हपार-पैररो ंके वनयंरिण के ललए जजम्देपार मपािंपेशियरो ंकरो िंदेि भेजतपा और उनिे प्पाप्त करतपा ह।ै SMA में, 
रीढ़ की हड्ी में मरोटर-न्ूरॉन्स में पयपा्थप्त SMN प्रोटीन नही ंहरोतपा ह।ै नतीजतन, ये मरोटर-न्ूरॉन्स िपामपान् रूप  
िे कपाम नही ंकरते हैं और मर िकते हैं, जजिके पररणपामस्वरूप मपािंपेशियरो ंमें कमजरोरी और िरोष (सिकुड़न)  
हरो िकतपा है।

SMA एक न्यूरयोमसु्लर बीमपारी िै।
"न्ूररोमसु्लर बीमपारी" न्ूररोमसु्लर सिस्टम करो प्भपाववत करती ह।ै इिमें तंमरिकपाओ ंके िपार िमस्पाएं िपाममल 
हरो िकती हैं जरो मपािंपेशियरो,ं और तंमरिकपाओ ंऔर मपािंपेशियरो ंके बीच िंचपार करो वनयंमरित करती हैं। न्ूररोमसु्लर 
बीमपारी के कपारण मपािंपेशियपा ंकमजरोर हरो िकती हैं और बकेपार हरो िकती हैं। 
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आनुवंशिकी कपा पररचय

DNA क्पा िै?

गुणसयूत्र क्पा िै?
िंपूण्थ मपानव जीनरोम में 3 वबललयन DNA अणु हरोते हैं। अगर हम इि DNA करो फैलपाते, तरो यह  
6 फीट कपा हरोतपा। यह िभी िपामग्री प्ते्क करोशिकपा के कें द्रक में रहे इिके ललए, DNA खुद करो  
एक प्रोटीन के चपाररो ंओर लपेटतपा ह,ै जजिे बपाद में बहुत ही कॉम्ैक्ट िंरचनपाओ ंमें पैक ककयपा जपातपा है, 
जजिे गुणिूरि कहपा जपातपा ह।ै प्ते्क मपानव करोशिकपा में 46 गुणिूरि यपा 23 जरोडे़ हरोते हैं - प्ते्क जरोडे़ 
कपा एक गुणिूरि वपतपा िे ववरपाित में ममलतपा है और दूिरपा मपातपा िे ववरपाित में ममलतपा ह ै(चचरि 2 देखें)।

चचरि 1 DNA डबल हलेलक्स की िंरचनपा करो दिपा्थतपा ह।ै इिमें चपार अलग-अलग प्कपार के वनमपा्थण खंड  
हरोत ेहैं जजन्ें न्ूक्लियरोटपाइड्ि कहपा जपातपा ह।ै इन्ें ए, टी, िी और जी नपाममत ककयपा गयपा ह।ै ध्पान दें कक 
DNA अण ुमें न्ूक्लियरोटपाइड एडेवनन (ए) हमेिपा न्ूक्लियरोटपाइड रपाइममन (टी) के िपार जडु़ते हैं,  
जबकक िपाइटरोसिन (िी) हमेिपा ग्पावनन (जी) के िपार जडु़त ेहैं। यह स्ीमपा
www.biotechnologyonline.gov.au/biotec.dnalook/cfm िे ललयपा गयपा ह।ै

चचरि 2 एक मकहलपा के 23 जरोडे़ गुणिूरिरो ंकपा एक उदपाहरण कदखपातपा है जजिमें 22 जरोडे़ ऑटरोिरोमल 
गुणिूरि और एक जरोड़ी X गुणिूरि हैं। 

असिकपािं जीववत चीजरो ंमें डीऑक्सीरपाइबरोन्ूक्लिक एसिड (Deoxyribonucleic acid, DNA) 
वंिपानुगत जपानकपारी ह,ै जजिे कभी-कभी "जीवन के वनमपा्थण खंड" कहपा जपातपा ह।ै इिमें चपार अलग-अलग 
न्ूक्लियरोटपाइड्ि-एडेवनन, रपाइममन, िपाइटरोसिन और ग्पावनन िपाममल हैं - जरो लंबी श्रंखलपा बनपाते हैं जरो एक 
िपार एक डबल हलेलक्स में मुड़त ेहैं (चचरि 1 देखें)। न्ूक्लियरोटपाइड्ि के ये क्रम जीन बनपाते हैं, जरो िरीर करो 
प्रोटीन बनपाने के ललए वनददेि देत ेहैं।
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जीन क्पा िै?
जीन एक DNA अनुक्रम ह ैजजिमें एक ववशिष्ट िमय पर और ववशिष्ट करोशिकपाओ ंमें एक ववशिष्ट 
प्रोटीन कपा उत्पपादन करने की जपानकपारी हरोती ह।ै जीन इंटर्ोन्स और एक्सॉन िे बने हरोते हैं। एक्सॉन 
जीन के भपाग हरोते हैं जरो एक िपार जुडे़ हरोते हैं और प्रोटीन के ललए करोड हरोते हैं। प्ते्क जीन एक 
प्रोटीन के ललए करोड करतपा ह ैजजनकपा करोशिकपाओ ंमें अपनपा खुद कपा कपाय्थ हरोगपा। एक जीन िभी 
करोशिकपाओ ंमें हर िमय प्रोटीन बनपा िकतपा है, जबकक दूिरपा जीन ररोडे़ िमय के ललए ववशिष्ट 
करोशिकपाओ ंमें प्रोटीन बनपा िकतपा ह।ै जब जीन करो चपालू ककयपा जपातपा है, तरो उनकपा DNA मैिेंजर 
रपाइबरोन्ूक्लिक एसिड (messenger ribonucleic acid, mRNA) में कॉपी हरो जपातपा 
ह।ै mRNA आवश्यक अमीनरो एसिड के ललए वनददेि प्दपान करतपा ह।ै अमीनरो एसिड प्रोटीन बनपाने 
के ललए जडु़ते हैं। अमीनरो एसिड कपा ववशिष्ट क्रम वह है जरो प्रोटीन करो एक दूिरे िे अलग करतपा है।

उत्पररवत्तन क्पा िैं?
DNA अनुक्रम में ककिी भी गलती करो जीन चपालू हरोने पर RNA में कॉपी ककयपा जपाएगपा और 
अवंतम प्रोटीन उत्पपाद के उत्पपादन करो प्भपाववत करेगपा। इन गलवतयरो ंकरो उत्पररवत्थन कहपा जपातपा ह।ै 
कई अलग-अलग प्कपार के उत्पररवत्थन हैं।

• प्मरोटर (यपानी, जीन कपा इंजन) जीन बनपाने वपाले प्रोटीन की प्कक्रयपा िुरू करतपा है, यह 
तय करतपा है कक RNA कहपा,ं कब और ककतनपा बनतपा ह।ै यकद प्मरोटर में एक जीन 
कपा उत्पररवत्थन हरोतपा है, तरो बहुत असिक यपा बहुत कम RNA बनयपा जपाएगपा। इिके 
पररणपामस्वरूप, बहुत असिक यपा बहुत कम प्रोटीन बनपायपा जपाएगपा।

• यकद DNA में एक एकल न्ूक्लियरोटपाइड करो बदल कदयपा जपातपा है, तरो एक अलग अमीनरो 
एसिड प्रोटीन में िपाममल हरो जपाएगपा। यह प्रोटीन के फरोल्डगं और कपाय्थ करो बदल िकतपा ह।ै 
इि प्कपार के एकल न्ूक्लियरोटपाइड पररवत्थनरो ंकरो वबदं ुउत्पररवत्थन कहपा जपातपा ह।ै

• यकद DNA के छरोटे कहस् ेपूरी तरह िे अनुपलथित हैं, जजिे ववलरोपन कहपा जपातपा ह,ै  
तरो उत्पररवर्तत RNA एक प्रोटीन कपा उत्पपादन करेगपा जजिमें एक आतंररक कहस्पा  
गपायब हरोगपा।चचरि 3 कदखपातपा है कक DNA प्रोटीन के उत्पपादन करो कैिे वनददेशित 

करतपा ह।ै छवव yourgenome.org िे ली गई ह।ै
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SMA ववरपाित

चचरिपा 4 SMA के वपाहक हैं ऐिे 2 लरोगरो ंके बीच SMA अप्भपावी 
ववरपाित कदखपातपा ह।ै प्ते्क में एक कपाय्थिील SMN1 जीन और एक 
दरोषपूण्थ SMN1 जीन हरोतपा ह।ै प्ते्क गभपा्थवथिपा के ललए SMA  
वपाले बच्े के हरोने की 25% िंभपावनपा हरोती है, SMA के वपाहक वपाले 
बच्े के हरोने की 50% िंभपावनपा हरोती है और ऐिे बच्े के हरोने की 
25% िंभपावनपा हरोती है जरो प्भपाववत नही ंहरोतपा ह ैऔर वपाहक नही ंहरोतपा 
ह।ै SMA के िपार एक बच्पा हरोनपा SMA के वपाहक और SMA  
िे ग्रसित वपाले व्यक्ति के बीच यपा SMA िे ग्रसित 2 लरोगरो ंके बीच  
भी हरो िकतपा ह।ै

जब SMA उ�िरवत�न के दो वाहको ंका ब�ा होता है तो

इस बात की 25% संभावना है िक ब�ा 
�भािवत नही ंहोगा

50% संभावना है िक ब�ा 
एक वाहक बनेगा

और 25% संभावना है िक 
ब�े को SMA होगा

तीन संभावनाएं ह�

ववरपासत क्पा िै?
इि िंदभ्थ में हम आनुवंशिक िपामग्री करो एक पीढ़ी िे दूिरी पीढ़ी करो हसपातंररत करने की बपात 
कर रहे हैं। यह आनुवंशिक िपामग्री गुणिूरिरो ंमें पैक की जपाती है। एक व्यक्ति करो अपने आि े
गुणिूरि जवैवक वपतपा (िुक्रपाणु िे) और आि ेजवैवक मपा ं(अडें िे) िे ववरपाित में ममलत ेहैं। 
यकद हम मकहलपा हैं तरो हमपारे पपाि दरो X गुणिूरि हरोते हैं, और यकद हम पुरुष हैं तरो एक X और 
एक Y गुणिूरि हरोते हैं।

आनवंुशिक वविेषतपा प्रभपावी यपा अप्रभपावी ियो सकती िै।
• ऑटयोसयोमल प्रभपावी वंिपानुक्रम एक ऐिे लक्षण करो िंदर्भत करतपा ह ैजरो एक यपा 

दरोनरो ंमपातपा-वपतपा िे पपाररत हरोतपा है जजनके लक्षण बच्े में हरोते हैं। ऑटरोिरोमल कपा 
अर्थ है कक जीन गैर-ललगं गुणिूरि (X यपा Y क्ररोमरोिरोम नही)ं में िे एक पर लथित है। 
प्भपावी कपा अर्थ है कक लक्षण यपा ररोग-िंबंिी उत्पररवत्थन की एक प्वत ही लक्षण यपा 
बीमपारी कपा कपारण बनने के ललए पयपा्थप्त ह।ै यह लक्षण अन् लक्षणरो ंपर हपावी ह।ै

• ऑटयोसयोमल अप्रभपावी वंिपानुक्रम मपातपा-वपतपा दरोनरो ंिे पपाररत एक लक्षण करो िंदर्भत 
करतपा ह ैजरो एक उत्पररवर्तत जीन ले जपाते हैं और लक्षण प्दर्ित नही ंकरते हैं। 
लक्षण यपा बीमपारी के ललए उत्पररवत्थन की दरो प्वतयरो ंकी आवश्यकतपा हरोती ह।ै 
आमतौर पर, प्ते्क मपातपा-वपतपा जजन्ें लक्षण यपा बीमपारी नही ंहरोती ह,ै उनमें िे 
प्ते्क में जीन की एक उत्पररवर्तत प्वत हरोती ह।ै दरो दरोषपूण्थ प्वतयपा ंबच्े में लक्षण 
यपा ररोग उत्पन्न करेंगी (चचरि 4 देखें)।

SMA कैसे ववरपासत में ममलपातपा िै?
SMA एक ऑटरोिरोमल अप्भपावी आनुवपाशंिक ववकपार ह ैजरो SMN1 (िवपा्थइवल मरोटर 
न्ूरॉन) जीन में उत्पररवत्थन के कपारण हरोतपा ह ैजरो गुणिूरि 5 पर पपायपा जपातपा ह।ै SMA  
िे प्भपाववत हरोने के ललए, एक व्यक्ति करो दरो दरोषपूण्थ SMN1 जीन ववरपाित में ममलत ेहैं, 
प्ते्क मपातपा-वपतपा िे एक। इिे अक्सर 5क्-ूSMA के रूप में िंदर्भत ककयपा जपातपा  
है जरो गुणिूरि 5, लंबी भुजपा क्ू पर जीन थिपान कपा उले्ख करतपा ह।ै

एक प्भपाववत व्यक्ति के मपातपा-वपतपा में SMA (2 दरोषपूण्थ SMN1 जीन) हरो िकते हैं,  
यपा उनके पपािमें केवल एक गैर-कपाय्थिील SMN1 जीन हरो िकतपा है, और इिललए वे लक्षण 
व्यति नही ंकरते हैं और SMA नही ंहरोतपा ह।ै जजन लरोगरो ंमें एक गैर-कपाय्थिील SMN1 
जीन हरोतपा ह,ै उन्ें वपाहक के रूप में वर्णत ककयपा जपातपा ह।ै यह अनुमपान है कक दवुनयपा भर में 
50 में िे लगभग 1 व्यक्ति SMA के वपाहक हैं। SMA िभी जपावतयरो ंऔर िभी ललगंरो ंकरो 
प्भपाववत करतपा है।
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ववलरोपन और जीन रूपपातंरण के मपामलरो ंमें, SMA वपाले व्यक्ति SMN1 जीन, एक्सॉन 7 कपा कहस्पा गपायब हैं। DNA इंटर्ोन्स और एक्सॉन िे बनपा हरोतपा ह।ै प्रोटीन बनपाने की 
प्कक्रयपा के दौरपान, इंटर्ोन्स करो हटपा कदयपा जपातपा है और एक्सॉन करो एक िपार जरोड़ कदयपा जपातपा है और पररणपामी प्रोटीन के ललए करोड ककयपा जपातपा ह।ै जब एक्सॉन 7 दरोनरो ंगुणिूरिरो ंिे 
गपायब हरोतपा है, तरो इिे "SMN1 एक्सॉन 7 की िमरूप अनुपलथिवत" कहपा जपातपा ह।ै इिललए, SMA िे ग्रसित व्यक्ति पूण्थ लंबपाई वपाले SMN प्रोटीन की अपयपा्थप्त मपारिपा बनपात ेहैं।

ये दरो प्कपार के उत्पररवत्थन (ववलरोपन और जीन रूपपातंरण घटनपाएं) SMN1 में पपाए जपाने वपाले िबिे असिक प्कपार हरोते हैं। 5क्ू-SMA वपाले लगभग 95% लरोगरो ंमें ये दरो प्कपार 
के उत्पररवत्थन हरोते हैं, और इन उत्पररवत्थनरो ंकपा SMA के ललए वत्थमपान नैदपावनक परीक्षण द्पारपा आिपानी िे पतपा लगपायपा जपातपा है क्रोकंक इन दरोनरो ंके पररणपामस्वरूप SMN1 एक्सॉन 
7 कपा नुकिपान हरोतपा ह।ै

5क्ू-SMA वपाले लगभग 5% लरोगरो ंमें एक गुणिूरि पर एक ववलरोपन यपा जीन रूपपातंरण उत्पररवत्थन हरोतपा है, और दूिरे गुणिूरि पर एक वबदं ुउत्पररवत्थन हरोतपा ह।ै उत्पररवत्थनरो ं 
के इि िंयरोजन वपाले व्यक्ति करो SMA नैदपावनक परीक्षण कपा उपयरोग करते हुए SMA हरोने कपा वनदपान नही ंककयपा जपाएगपा क्रोकंक नैदपावनक परीक्षण में वबदं ुउत्पररवत्थन कपा पतपा  
नही ंलगपातपा है और पररणपाम SMN1 की एक प्वत कदखपाएगपा। इि व्यक्ति करो SMN1 जीन अनुक्रम परीक्षण (आनुवंशिक परीक्षण देखें) के िपार आगे आनुवंशिक परीक्षण  
की आवश्यकतपा हरोगी।

SMA कपा आनवंुशिक आधपार क्पा िै?
SMA एक ऑटरोिरोमल अप्भपावी ववकपार है, जजिकपा अर्थ ह ैकक इि बीमपारी वपाले व्यक्तियरो ंकरो आमतौर पर अपने प्ते्क मपातपा-वपतपा िे
गैर-कपाय्थिील SMN1 जीन ववरपाित में ममलपा ह।ै SMA के ललए जजम्देपार असिकपािं उत्पररवत्थन यपा तरो उत्पररवत्थन यपा ववलरोपन हरोते हैं (चचरि 5 देखें)।

• ववलरोपन में SMN1 जीन कपा आशंिक यपा पूण्थ वनष्पािन िपाममल है (चचरि 5a देखें)।

• एक जीन रूपपातंरण में, SMN1 जीन करो SMN2 जैिे जीन में "रूपपातंररत" ककयपा जपातपा है क्रोकंक एक्सॉन 7 में "िी" न्ूक्लियरोटपाइड करो "टी" न्ूक्लियरोटपाइड में बदल 
कदयपा जपातपा ह ै(चचरि 5b देखें)।

• िेष उत्पररवत्थन जरो SMA कपा कपारण बनते हैं वे वबदं ुउत्पररवत्थन हैं जरो SMN1 जीन के केवल कुछ न्ूक्लियरोटपाइड करो प्भपाववत करते हैं (चचरि 5c देखें)। 
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चचरि 5 तीन प्कपार के SMN1 उत्पररवत्थन 
करो दिपा्थतपा है: (a) Xs ववलरोपन कपा िंकेत देते 
हैं। एक ववलरोपन SMN1 जीन के कुछ कहस् े
करो यपा पुरे करो हटपा देतपा ह।ै (b) जीन रूपपातंरण 
के मपामले में, SMN1 जीन करो SMN 
2-जैिे जीन में बदल कदयपा गयपा है (िी िे टी में 
न्ूक्लियरोटपाइड पररवत्थन द्पारपा दिपा्थयपा गयपा ह)ै। 
(c) SMN1 जीन में वबदं ुउत्पररवत्थन पपाए जपा 
िकते हैं, लेककन अन् दरो प्कपार के उत्पररवत्थन 
की तलुनपा में बहुत कम आव्रचति पर। यहपा ंवबदं ु
उत्पररवत्थन के थिपान कदखपाए गए हैं जरो SMN1 
जीन में ए िे टी लेबल के िपार पपाए गए हैं। 

डॉ. लुईस ससमड्ड, PhD, मैनिटोबा निश्वनिद्ालय के चित्र  
सौजन्य से
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SMN2 कपा क्पा? 
SMN1 जीन के बपाद, एक लगभग िमपान जीन ह,ै SMN2। SMN1 की तरह, SMN2 भी कपायपा्थत्मक SMN प्रोटीन कपा उत्पपादन करतपा ह ैलेककन िमय कपा केवल  
10-15%। SMN2 जीन की प्वतयरो ंकी िंख्पा जनिंख्पा में अलग-अलग हरोती ह।ै एक व्यक्ति में SMN2 जीन प्वतयरो ंकी िंख्पा करो SMA ररोग की गंभीरतपा करो िंिरोसित 
करने के ललए कदखपायपा गयपा है, हपालपाकंक कुछ अपवपाद भी हैं। SMA वपाले व्यक्तियरो ंमें SMN2 जीन की कम िे कम एक प्वत हरोती ह।ै SMN2 जीन करो SMA िे ग्रस लरोगरो ं 
में खरोए हुए SMA1 जीन कपाय्थ के बकै-अप के रूप में देखपा जपा िकतपा है।

चचरि 6 यह कदखपातपा है (a) गुणिूरि 5 के एक कहस् ेकपा एक यरोजनपाबद्ध जजिमें दरो SMN जीन हरोते हैं। (b) दरो SMN जीनरो ंके बीच मुख् अतंर एक्सॉन 7 में िी 
(SMN1) िे टी (SMN2) न्ूक्लियरोटपाइड पररवत्थन ह।ै। SMN जीन करो उनके िंबंसित प्मरोटररो ं(DNA के क्षरेि जरो जीन करो चपालू करते हैं) द्पारपा टप्ािंकक्रपिन नपामक 
प्कक्रयपा में चपालू ककयपा जपातपा ह।ै (C) टप्ािंकक्रपिन के पररणपामस्वरूप प्पारंशभक RNA हरोतपा है जजिमें प्रोटीन उत्पपादन के ललए एक मध्वतती ब्ूवप्टं हरोतपा है। प्पारंशभक RNA, 
RNA के टुकड़रो ंजजिे इंटर्ोन कहपा जपातपा ह ैउिकरो हटपाने के ललए RNA कप्लिसिगं िे गुजरतपा है जरो प्रोटीन ब्ूवप्टं कपा कहस्पा नही ंहैं। िेष ब्ूवप्टं क्षरेिरो ंकरो एक्सॉन कहपा जपातपा 
ह।ै ध्पान दें दरोषपूण्थ RNA कप्लिसिगं के कपारण SMN2 mRNA िे एक्सॉन 7 अनुपलथित ह।ै इिके ववपरीत, SMN1 mRNA बनपातपा है जजिमें एक्सॉन 7 िपाममल 
ह।ै (d) अनुवपाद अवंतम mRNA िंदेि िे प्रोटीन बनपाने की प्कक्रयपा ह।ै SMN1 mRNA पूण्थ है और पूरी तरह कपायपा्थत्मक प्रोटीन कपा उत्पपादन करतपा ह।ै हपालपाकंक, 
SMN2 mRNA में एक्सॉन 7 नही ंह ैऔर पररणपामस्वरूप उत्पपाकदत असिकपािं प्रोटीन छरोटपा और गैर-कपायपा्थत्मक ह।ै SMN2 िे बहुत कम मपारिपा में कपायपा्थत्मक प्रोटीन कपा 
उत्पपादन हरोतपा ह।ै
डॉ. लुईस ससमड्ड, PhD, मैनिटोबा निश्वनिद्ालय के सौजन्य से चित्र संशोसित और प्रदाि ककया गया है
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आनुवपाशंिक परीक्षण

SMA के ललए आनवंुशिक परीक्षण से क्पा अपेक्षपा करें
आनुवपाशंिक परीक्षण एक स्वचै्छिक प्कक्रयपा है जजिमें DNA के नमूने करो एकरि करके परीक्षण ककयपा जपातपा 
ह।ै इिमें मुख (मंुह के गपाल) स्वबै, लपार, रति यपा प्िवपूव्थ नमूने िपाममल हरो िकते हैं। परीक्षण िे SMA  
के वनदपान यपा वपाहक की लथिवत की पुवष्ट हरो िकती ह।ै

आनुवंशिक परीक्षण कपा एक मुख् लपाभ SMA के एक िंकदग्ध वनदपान की िीघ्र पुवष्ट ह।ै यकद SMA कपा 
िंदेह है और प्पारंशभक नदैपावनक परीक्षण नकपारपात्मक हैं तरो अवतररति परीक्षण करनपा महत्वपूण्थ ह।ै उदपाहरण 
के ललए, SMA के लक्षणरो ंवपाले ककिी व्यक्ति और एक नैदपावनक जीन परीक्षण जरो SMN1 की एक प्वत 
कदखपातपा है, उिे और परीक्षण करवपाने चपाकहए जजिमें आम तौर पर SMN1 जीन अनुक्रमण िपाममल हरो। 
SMA िे ग्रस लगभग 5% लरोगरो ंमें वबदं ुउत्पररवत्थन हरोते हैं जजनकी ववशिष्ट SMA आनुवंशिक परीक्षण 
द्पारपा पहचपान नही ंकी जपाती ह।ै िीघ्र वनदपान िीघ्र उपचपार करो िक्षम बनपातपा है, जजिके पररणपामस्वरूप बहेतर 
पररणपाम प्पाप्त हरोते हैं। 

हपालपाकंक पुवष्टकपारक आनुवंशिक परीक्षण एक वनदपान प्दपान करतपा ह,ै परीक्षण लक्षण कब कदखपाई देंगे  
यपा SMA की गंभीरतपा वनिपा्थररत नही ंकर िकते हैं। आनुवंशिक परपामि्थदपातपा िे बपात करनपा महत्वपूण्थ है, 
क्रोकंक वे आनुवंशिक परीक्षण के लपाभरो,ं जरोखखमरो ंऔर िीमपाओ ंकरो िमझने में मदद कर िकत ेहैं।  
www.nsgc.org/page/find-a-genetic-counselor पर आनुवंशिक 
परपामि्थदपातपाओ ंकी रपाष््टीय िरोिपायटी के मपाध्म िे एक आनुवंशिक परपामि्थदपातपा खरोजें।

SMA से संबंसधत आनवुपाशंिक परीक्षण के ववशभन्न प्रकपार िैं:
• वनदपान: पुवष्ट करतपा ह ैकक क्पा आपकरो SMA ह।ै

• पपाररवपाररक: इि बपात की पुवष्ट करती है कक क्पा आपके पररवपार में करोई 
ववशिष्ट पररवत्थन हुआ है।

• वपािक: इि बपात की पुवष्ट करती है कक क्पा आप SMA 
के वपाहक हैं। 

• प्रसवपयूव्त: वनिपा्थररत करतपा है कक क्पा आपके अजन् ेशििु करो SMA 
ववरपाित में ममलपा ह।ै 



9

SMA वपािक परीक्षण
जैिपा कक पहले उले्ख ककयपा गयपा है, यह अनुमपान ह ैकक 50 में िे 1 लरोग SMA के ललए 
वपाहक हैं। भले ही वपाहक परीक्षण िे पतपा चलतपा है कक ककिी व्यक्ति में SMN1 की  
दरो प्वतयपा ंहैं, कुछ व्यक्तियरो ंमें केवल एक गुणिूरि पर SMN1 की दरो प्वतयपा ंहरोती हैं,  
और दूिरे गुणिूरि पर SMN1 की करोई प्वतयपा ंनही ंहरोती हैं। यह व्यक्ति वपाहक हरोगपा, 
लेककन चंूकक दरो SMN1 जीन एक गुणिूरि पर हरोते हैं, इिललए वत्थमपान वपाहक परीक्षणरो ं
द्पारपा वपाहक लथिवत कपा पतपा नही ंलगपायपा जपाएगपा। यह लगभग िमय के 2 िे 3% बपार  
हरोतपा ह।ै

एक वबलु्ल नयपा यपा "डी नरोवरो" उत्पररवत्थन एक उत्पररवत्थन ह ैजरो अडें यपा िुक्रपाणु में हरोतपा 
है, लेककन वही उत्पररवत्थन मपातपा-वपतपा में मौजदू नही ंहरोतपा ह।ै उि लथिवत में, SMA िे ग्रस 
लगभग 2% पररवपाररो ंमें वबलु्ल नए उत्पररवत्थन पपाए जपात ेहैं। 

ववलरोपन SMN1 वपाहक परीक्षण की िंवेदनिीलतपा 100% नही ंह,ै क्रोकंक वनम्नललखखत 
लथिवतयरो ंकपा पतपा नही ंलगपायपा जपा िकतपा है: एक गुणिूरि पर दरो SMN1 जीनरो ंकपा 
अस्सत्व, SMN1 वबदं ुउत्पररवत्थन, और डी नरोवरो SMN1 उत्पररवत्थन। ववलरोपन 
SMN1 वपाहक परीक्षण िपामपान् जनिंख्पा में लगभग 95% वपाहकरो ंकपा पतपा लगपा  
िकतपा ह।ै

यकद एक यपा दरोनरो ंमपातपा-वपतपा कपा वपाहक स्कीवनगं के ललए नकपारपात्मक परीक्षण हरोतपा हैं,  
तरो यह SMA िे प्भपाववत गभपा्थवथिपा के जरोखखम करो बहुत कम करतपा है (लेककन िमपाप्त  
नही ंकरतपा)। 
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ज्पात कैररयर यगुल के ललए पयूव्त-चयन और पयूव्त प्रसव  
के ववकल्प
प्िवपूव्थ आनुवंशिक परीक्षण ववकल्प, जैिे करोररयरोवनक ववलि िैंपललगं (chorionic 
villus sampling, CVS) और एमवनयरोिेंटेसिि, यह वनिपा्थररत करने के ललए उपलब्ध  
हैं कक क्पा गभपा्थवथिपा कपा SMA िे प्भपाववत हरोने कपा खतरपा ह।ै असिक जपानकपारी के ललए,  
अपने स्वपास्थ्य िेवपा प्दपातपा िे परपामि्थ लें।

प्िव पूव्थ आनुवपाशंिक पररक्षण, जिेै प्ीइमलिपाटेंिन आनुवपाशंिक वनदपान 
(preimplantation genetic diagnosis, PGD), एक प्जनन ववकल्प  
है जजिने उन जरोड़रो ंजजिमें दरोनरो ंवपाहक हैं, करो ज्पात गैर-प्भपाववत भ्ूणरो ंके चयन के ललए गभ्थिपारण 
करने कपा अविर प्दपान ककयपा ह।ै इि ववसि में बपाद में एकल-करोशिकपा भ्ूण बपायरोप्ी के िपार जरोडे़ 
के अडें और िुक्रपाणु करोशिकपाओ ंके इन ववटर्ो गभपा्थिपान (in vitro fertilization, IVF) 
िपाममल हैं। प्पारंशभक भू्ण िे वनकपाली गई एकल करोशिकपा, SMA के ललए आनुवंशिक परीक्षण 
िे गुजरती ह।ै SMA िे अप्भपाववत पपाए जपाने वपाले भ्ूणरो ंकरो इमलिपाटेंिन के ललए उपयरोग ककयपा 
जपातपा है। 

अपने स्वपास्थ्य िेवपा प्दपातपा करो ककिी भी भववष्य के गभ्थिपारण की िुरुआत में िूचचत करने  
िे आपके परीक्षण ववकल्परो ंके बपारे में असिक जपानकपारी के ललए प्िवपूव्थ आनुवंशिक परपामि्थ  
कें द्र के ललए पहले रेफरल की अनुमवत ममल जपाएगी। 

एमवनययोसेंटेससस प्िवपूव्थ परीक्षण कपा िबिे आम प्कपार ह।ै यह परीक्षण आमतौर पर गभपा्थवथिपा के 15 िे 20 िप्तपाह के बीच ककयपा जपातपा है। मकहलपा के पेट में एक बहुत महीन  
िुई डपाली जपाती है और भू्ण के चपाररो ंओर िे ररोड़ी मपारिपा में एमवनयरोकटक द्रव वनकपालपा जपातपा ह।ै इि द्रव में भ्ूण करोशिकपाएं हरोती हैं जजनकपा उपयरोग SMA जैिे आनुवंशिक ववकपाररो ं 
के परीक्षण के ललए DNA प्पाप्त करने के ललए ककयपा जपातपा ह।ै 

कयोररययोवनक ववलस सैंपललगं (CVS) आमतौर पर गभपा्थवथिपा के दिवें-तरेवें िप्तपाह में ककयपा जपातपा ह।ै गभपा्थिय ग्रीवपा के मपाध्म िे डपालपा गयपा कैरटेर यपा पेट के मपाध्म  
िे डपाली गई बहुत पतली िुई कपा उपयरोग लििेेंटपा (करोररयरोवनक ववली) बनपाने वपाली उंगली जैिी िंरचनपाओ ंके नमूने वनकपालने के ललए ककयपा जपातपा ह।ै एक बपार वनकपाले जपाने के बपाद,  
इन करोशिकपाओ ंकपा उपयरोग DNA तयैपार करने के ललए ककयपा जपातपा है और कफर यह वनिपा्थररत ककयपा जपातपा है कक क्पा भ्ूण में SMA जैिे आनुवंशिक ववकपार हैं।
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क्रोर SMA

• श्विन के मूल तत्व

• देखभपाल ववकल्प

• मसु्लरोसे्लेटल सिस्टम

• परोषण के मूल तत्व

• SMA करो िमझनपा

क्रोर SMA एक लपाभ-वनरपेक्ष िंगठन है और इिमें पररवपाररो,ं क्लिवनियनरो ंऔर िरोि वैज्पावनकरो ंकपा ववश्वव्यपापी नेटवक्थ  ह,ै जरो SMA िरोि करो आगे बढ़पाने, प्भपाववत 

व्यक्तियरो/ंदेखभपालकतपा्थओ ंकी िहपायतपा करने और SMA के बपारे में जनतपा और व्यपाविपाययक िमुदपायरो ंकरो शिशक्षत करने में िपार ममलकर कपाम कर रहे हैं।

क्रोर SMA वनष्पक्ष िहपायतपा कपा एक िंिपािन ह।ै हम SMA िे ग्रसित लरोगरो ंऔर उनके वप्यजनरो ंकी िहपायतपा के ललए हैं और ककिी ववशिष्ट पिंद यपा वनण्थय कपा िमर्थन 

नही ंकरत।े लरोग और देखभपालकतपा्थ इि बपारे में अलग-अलग तरीके िे तय करते हैं कक पररलथिवत के अनुिपार, उनके व्यक्तिगत ववश्वपािरो ंके अनुरूप उनके ललए अछिपा क्पा 

हरोगपा। अशभभपावकरो ंऔर पररवपार के अन् महत्वपूण्थ िदस्रो ंकरो इन ववषयरो ंपर अपनी भपावनपाओ ंपर चचपा्थ कर पपानपा चपाकहए और अपनी SMA टीम िे प्श्न पूछने चपाकहए। 

इि प्कपार के वनण्थय हले् में नही ंलेने चपाकहए और िभी ववकल्परो ंपर िरोच-िमझकर ववचपार करनपा चपाकहए। SMA िे िंबंसित िभी ववकल्प बहुत ही व्यक्तिगत हरोते हैं 

और इनमें व्यक्तिगत मूल्य झलकने चपाकहए, िपार ही यह कक हर एक व्यक्ति और उनके पररजनरो ंके ललए िबिे अछिपा क्पा हरोगपा।

यपाद रखें हक आपकी सिपायतपा करने के ललए आपकी स्पास्थ्य टीम और क्योर SMA आपके सपाथ िै। जपाननपा जपारी रखने  
के ललए, कृपयपा उपलब्ध अन् केयर सीरीज बुकलेट देखें:
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facebook.com/cureSMA

youtube.com/user/FamiliesofSMA1

twitter.com/cureSMA

@curesmaorg

 www.linkedin.com/company/families-of-sma

800.886.1762  ∙ फैक्स 847.367.7623 ∙ info@cureSMA.org  ∙ cureSMA.org

निछला अद्ति ससतम्बर 2020


