
पेज 20 का 1 
 

 

 

 

 

 

ScreenPlus के बारे म�  

Table of Contents 

1. एिसड ��ंगोमाइलीनेज डेिफिशएंसी (Acid Sphingomyelinase Deficiency, ASMD), िजसे नीमन-िपक 

िडिज़ज टाइप ए और बी (Niemann-Pick disease types A and B) भी कहा जाता है 

2. सेरॉइड लीपो�ूिसनोिसस टाइप 2 (Ceroid Lipofuscinosis 

Type 2, CLN2) 

3. सेरेब्रोट�िडिनयस ज़�थोमेटोिसिस (Cerebrotendinous Xanthomatosis, CTX) 

4. फैब्री रोग (Fabry Disease) 

5. गौचर रोग (Gaucher Disease) 

6. GM1 ग�गलायोसाइडोिसस (GM1 Gangliosidosis) 

7. लाइसोसोमल एिसड लाइपेस िडिफश�ी (Lysosomal Acid Lipase Deficiency, LAL-D) 

8. मेटाक्रोमैिटक �ूकोडाइ��ोफी (Metachromatic 

Leukodystrophy, MLD) 

9. �ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप II (Mucopolysaccharidosis Type II, MPS II), इसे हंटर िसंड� ोम (Hunter 

Syndrome) भी कहते ह� 

10. �ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप IIIB (Mucopolysaccharidosis Type IIIB, MPS IIIB), इसे सैनिफिलपो िसंड� ोम 

टाइप IIIB (Sanfilippo Syndrome Type IIIB) भी कहते ह� 

11. �ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप IVA (Mucopolysaccharidosis Type IVA, MPS IVA), इसे मोर��यो िसंड� ोम 

टाइप IVA (Morquio Syndrome Type IVA) भी कहते ह� 

12. �ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप VI (Mucopolysaccharidosis Type VI, MPS VI), इसे मारोटॉ�-लैमी िसंड� ोम 

(Maroteaux-Lamy Syndrome) भी कहते ह� 

13. �ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप VII (Mucopolysaccharidosis Type VII, MPS VII), इसे �ाई िसंड� ोम (Sly 

Syndrome) भी कहते ह� 

14. नीमन-िपक िडिज़ज टाइप-सी (Niemann-Pick Disease Type C, NPC) 

15. Term Definitions 



पेज 20 का 2 
 

एिसड ��ंगोमाइलीनेज डेिफिशएंसी (Acid Sphingomyelinase Deficiency, ASMD), िजसे नीमन-िपक िडिज़ज 
टाइप ए और बी (Niemann-Pick disease types A and B) भी कहा जाता है 
 
ASMD एक दुल�भ बीमारी है जो शरीर के कुछ भागो ंम� एक वसायु� पदाथ� के िनमा�ण का कारण बनती है। ASMD-B से ग्रिसत 
लोगो ंके िलवर और स्�ीन की मात्रा बढ़ी �ई होती है, साथ ही उनम� फेफड़े और िलवर की बीमारी भी पाई जाती है, जो समय के 
साथ बढ़ती जाती है। इसका सबसे गंभीर �प ASMD-A है, जो म��� को भी प्रभािवत करता है और इसके प�रणाम��प 
बा�ावस्था म� ही मृ�ु हो सकती है। ASMD का एक ऐसा �प भी है जो गंभीरता म� म�वत� होता है।  
  
 जीन और एंजाइम के काय�:  

SMPD1 जीन म� उ��रवत�न के कारण ASMD होता है। SMPD1 जीन सामा� तौर पर शरीर को एिसड 
��ंगोमाइलीनेज बनाने का िनद�श देता है, यह एक ऐसा एंजाइम होता है, जो ��ंगोमाइिलन नामक वसायु� पदाथ� 
को तोड़ने म� सहायता करता है। ASMD-B से ग्रिसत लोगो ंके िलवर, स्�ीन, फेफड़े और अ�स्थ म�ा म� 
��ंगोमाइिलन का िनमा�ण होता है; ASMD-A से ग्रिसत िशशुओ ंऔर ASMD के म�वत� �प से ग्रिसत ब�ो ंके 
म��� म� भी ��ंगोमाइिलन का िनमा�ण होता है। 

 
 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 

ASMD-B (िजसे Niemann Pick B के नाम से भी जाना जाता है) से ग्रिसत लोगो ंम� आमतौर पर बड़े लीवर और स्�ीन 
पाए जाते ह�, िज�� अ�र बचपन म� पहली बार देखा जाता है। समय के साथ, ASMD-B से ग्रिसत कुछ ���यो ंको 
सांस लेने म� किठनाई, िलवर संबंधी रोग, र�स्राव की सम�ा, िलिपड असामा�ताएं और कमजोर हि�यो ंकी सम�ा हो 
जाती ह�। ASMD-B से ग्रिसत कई लोग केवल वय�ता तक ही जीिवत रहते ह�। ASMD-A (िजसे Niemann Pick A के 
�प म� भी जाना जाता है) से ग्रिसत िशशुओ ंका आमतौर पर जीवन के पहले वष� के दौरान ही िनदान िकया जाता है, 
�ोिंक उनम� बड़े िलवर और स्�ी� होते ह�, िजसके कारण वे उिचत वजन प्रा� नही ंकर पाते ह� और उनका िवकास 
काफी कम होता है। ASMD-A से ग्रिसत अिधकांश ब�ो ंकी 2-3 वष� की आयु म� मृ�ु हो जाती है। इसके म�वत� �प 
से ग्रिसत ���यो ंम� ASMD-B ल�णो ंके अलावा म��� संबंधी रोग भी पाए जाते ह�, लेिकन ASMD-A की तुलना म� 
म��� के रोग धीमी गित से बढ़ते ह�। 

 
ASMD िकतना सामा� है? 
 ASMD के सभी �प बेहद दुल�भ िवकार ह�, अनुमान है िक यह 1:250,000 लोगो ंको प्रभािवत  
      करता है।  
 
यह वंशागत �प से कैसे होता है?  
 ASMD के सभी �प ऑटोसोमल �रसेिसव इनहे�रट�स पैटन� म� वंशागत होते ह�।  
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार 
वत�मान म� ASMD के िलए कोई FDA अनुमोिदत उपचार उपल� नही ंहै।  

 
��िनकल परी�ण 
ASMD-B हेतु अनुसंधाना�क एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी का अ�यन करने वाले ��िनकल परी�णो ंको देखने के 
िलए यहां ��क कर�। 
 

अित�र� जानकारी और समथ�न 
• Genetics Home Reference & Medline Plus (ASMD) 
• National Organization for Rare Diseases (ASMD) 
• National Niemann Pick Disease Foundation 

https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=ASMD&term=&type=Intr&rslt=&recrs=b&recrs=a&recrs=f&recrs=d&age_v=&gndr=&intr=&titles=&outc=&spons=&lead=&id=&cntry=&state=&city=&dist=&locn=&rsub=&strd_s=&strd_e=&prcd_s=&prcd_e=&sfpd_s=&sfpd_e=&rfpd_s=&rfpd_e=&lupd_s=&lupd_e=&sort=
https://medlineplus.gov/genetics/condition/niemann-pick-disease/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/niemann-pick-disease/
https://rarediseases.org/rare-diseases/acid-sphingomyelinase-deficiency/
https://rarediseases.org/rare-diseases/acid-sphingomyelinase-deficiency/
https://nnpdf.org/
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स्रोत 
• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus) 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
सेरॉइड लीपो�ूिसनोिसस टाइप 2 (Ceroid Lipofuscinosis Type 2, CLN2) 
 

https://medlineplus.gov/genetics/
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CLN2 एक म��� संबंधी बीमारी है जो आपके ब�ो ंको प्रभािवत करती है। CLN2 से ग्रिसत ब�ो ंको दौरे, धीमी िवकास दर, 
सम�य म� परेशानी और �ि� हािन जैसी सम�ाओ ंका सामना करना पड़ता है। उपचार के िबना, CLN2 से ग्रिसत लोग आमतौर 
पर अपनी िकशोरावस्था की आयु तक भी जीिवत नही ंरह पाते ह�।  
  
 जीन और एंजाइम के काय�:  

TPP1 जीन म� उ��रवत�न के कारण CLN2 होता है। TPP1 जीन सामा�तया शरीर को ट� ाईपेपटाइिडल पेपटाइडेज़ 1 
(tripeptidyl peptidase 1) के िनमा�ण का िनद�श देता है, यह एक एंजाइम होता है जो पे�ाइड्स (प्रोटीन खंड) को तोड़ता 
है। CLN2 से ग्रिसत लोगो ंम�, यह पे�ाइड्स टूट नही ंपाता है, इसिलए म��� म� इसका िनमा�ण होने लगता है।  
 

 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 
CLN2, िजसे बैटन बीमारी (Batten disease) के �प म� भी जाना जाता है, सामा�तया 2-4 वष� की आयु के ब�ो ंम� 
पाया जाता है। CLN2 से ग्रिसत ब�ो ंम� इसका प्रारंिभक ल�ण, आमतौर पर दौरे पड़ना और सम�य म� आने वाली 
किठनाइयां ह�। CLN2 से ग्रिसत लोग मांसपेिशयो ंम� मरोड़, �ि� हािन, संचालन कौशल जैसी सम�ाएंओ ं(बोलने और 
चलने आिद म� सम�ा) और भाषा िवकास, बौ��क अ�मता और �वहार संबंधी सम�ाओ ंका सामना करते ह�। CLN2 
के कारण पहले हािसल की यो�ताओ ंका भी नुकसान होता है। उपचार के िबना, CLN2 से ग्रिसत ब�े आमतौर पर 
अपनी िकशोरावस्था की आयु तक भी जीिवत नही ंरह पाते ह�। CLN2 से ग्रिसत कुछ लोगो ंम� बचपन के बाद भी इसके 
ल�ण िवकिसत नही ंहोते ह� और वे वय�ता की आयु तक भी जीिवत रह सकते ह�।  

 
CLN2 िकतना सामा� है? 
 CLN2 एक बेहद दुल�भ िवकार है। जनसं�ा म� इसकी बारंबारता का अनुमान नही ंहै।   
 
यह वंशागत �प से कैसे होता है? 
 CLN2 ऑटोसोमल �रसेिसव इनहे�रट�स पैटन� म� वंशागुत होते ह�।  
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार 
CLN2 से ग्रिसत लोगो ंके िलए FDA �ारा अनुमोिदत एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी मौजूद है।  

  

 CLN2 उपचार के बारे म� अिधक जानकारी के िलए यहां ��क कर�।  
 
��िनकल परी�ण 
CLN2 हेतु अनुसंधाना�क एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी और जीन थेरेपी का मू�ांकन करने वाले ��िनकल परी�ण 
को देखने के िलए यहां ��क कर�।  

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (CLN2)  
• Batten Disease Support and Research Association  

 
स्रोत 

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus)  
 
सेरेब्रोट�िडिनयस ज़�थोमेटोिसिस (Cerebrotendinous Xanthomatosis, CTX) 
 
CTX से ग्रिसत लोगो ंके िविभ� शारी�रक भागो ंम� वसा का अ�ाभािवक भंडारण होता है, िजसके प�रणाम��प तंित्रका संबंधी 
ल�ण उ�� होने लगते ह�, ये ल�ण सामा�तया आरंिभक वय�ता म� शु� होते ह�। अ� CTX ल�ण जैसे िक स्थायी द� और 
कॉिन�यल �ाउिडंग सामा�तया बचपन से ही आरंभ हो जाते ह�। 

https://www.biomarin.com/our-treatments/products/brineura/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=CLN2&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/cln2-disease/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/cln2-disease/
https://www.bdsra.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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 जीन और एंजाइम के काय�:  

CYP27A1 जीन म� उ��रवत�न के कारण CTX होता है। CYP27A1 जीन सामा� �प से शरीर को �ेरोल 27-
हाइड� ॉ��लस को िनमा�ण करने का िनद�श देता है, यह एक ऐसा एंजाइम है, जो कोले�� ॉल को तोड़ने म� सहायता करता 
है। CTX से ग्रिसत लोगो ंम� कोले�� ॉल और एक अ� वसायु� पदाथ�, कोले�ेनॉल आिद वसायु� गांठ के �प म� जमा 
होते ह� िज�� ज़ैनथोमस कहा जाता है। ज़ैनथोमस मु� �प से म��� और नस�, जो मांसपेिशयो ंको ह�ी से जोड़ते ह�, म� 
पाए जाते ह�।  

 
 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 

CTX से ग्रिसत लोगो ंको बचपन से ही स्थायी द� और मोितयािबंद की सम�ा हो सकती है। ऐसे लोगो ंम� उनकी 
आरंिभक ��ता के दौरान तंित्रका संबंधी सम�ाएं भी िवकिसत होने लगती ह� तथा इसम� दौरे पड़ना, चलने-िफरने म� 
िवकार, बोलने म� �ीणता, हाथ और पैरो ंका संवेदनशीलता को खोना, बौ��क काय� करने म� कमी, मितभ्रम और उदासी 
भी शािमल ह�। ज़ैनथोमस (Xanthomas) (�चा पर अ�ाभािवक पीली वसा का जमाव) सामा�तया िकशोरावस्था या 
आरंिभक वय�ता म� िवकिसत होता है और ये आमतौर पर हाथो,ं कोहनी, घुटनो,ं गद�न और एड़ी के नस म� पाया जाते 
ह�। ये इन स्थानो ंके लचीलेपन को प्रभािवत कर सकते ह�। CTX से ग्रिसत लोगो ंको िदल की बीमारी होने का जो�खम भी 
अिधक होता है। 
 

CTX िकतना सामा� है?    
 CTX एक बेहद गंभीर िवकार है, अनुमान है िक यह 1:1,000,000 लोगो ंको प्रभािवत करता है।  
 
CTX वंशागत �प कैसे होता है? 
 CTX ऑटोसोमल रेसेिसव इनहेरीट�स पैटन� के �प म� वंशागत होता है।  
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार 
CTX से ग्रिसत लोगो ंके िलए FDA �ारा अनुमोिदत उपचार उपल� है।  

  

 CTX उपचार के बारे म� अिधक जानकारी प्रा� करने के िलए यहां ��क कर�। 
 
��िनकल परी�ण 
CTX हेतु अनुसंधाना�क दवा के मू�ांकन के ��िनकल परी�ण को देखने के िलए यहां ��क कर�। 

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference and Medline Plus (CTX) 
• National Organization for Rare Diseases (CTX) 
• United Leukodystrophy Foundation 

 
स्रोत 

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus) 

फैब्री रोग (Fabry Disease) 
फैब्री रोग एक दुल�भ िवकार है, िजसके कारण कुछ शारी�रक िह�ो ंम� एक वसायु� पदाथ� का िनमा�ण होने लगता है। िदल, गुद�  
और र� वािहकाओ ंम� इस पदाथ� का िनमा�ण होना, जीवन के िलए ब�त घातक है, इसके कारण िदल का दौरा, गुद�  की बीमा�रयां 
और आघात आिद भी हो सकते है।  
  
 जीन और एंजाइम के काय�:  

https://travere.com/our-pipeline/chenodeoxycholic-acid/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Cerebrotendinous+Xanthomatosis&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/cerebrotendinous-xanthomatosis/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/cerebrotendinous-xanthomatosis/
https://rarediseases.org/rare-diseases/cerebrotendinous-xanthomatosis/
https://ulf.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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GLA जीन म� उ��रवत�न के कारण फैब्री रोग होता है। GLA जीन सामा�तया शरीर को अ�ा-गैले�ोसाइडेज ए 
(alpha-galactosidase A) िनिम�त करने का िनद�श देता है, यह एक ऐसा एंजाइम होता है, जो 
�ोबोट� ायोसाइलोसेरामाइड (globotriaosylceramide) नामक वसायु� पदाथ� को तोड़ने के काम आता है। फैब्री रोग से 
ग्रिसत लोगो ंके िदल, गुद� , तंित्रकाओ ंऔर छोटी र� वािहकाओ ंम� �ोबोट� ायोसाइलोसेरामाइड का िनमा�ण होने लगता है।  
 

 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 
प्रथम शे्रणी के फैब्री रोग के कारण गुद�  के रोग, �दय रोग और आघात हो सकते है, जो आरंिभक वय�ता म� ही प्रकट 
होने लगते ह�। फेब्री रोग से ग्रिसत कई लड़को ंको बचपन म� हाथो ंऔर पैरो ंम� दद�  होता है, इसके ल�णो ंम� �चा पर लाल 
चक�े पड़ना, पसीने की �मता म� कमी, आंख के कॉिन�या म� धंुधलापन, गै�� ोइंटे�ाइनल (जठरांित्रय) सम�ाएं और सुनने 
की �मता म� कमी हो जाती है। फैब्री रोग के कम गंभीर �प वय�ता के समय प्रकट हो सकते ह� और मु� �प से 
�दय या गुद�  को प्रभािवत कर सकते ह�।  

 
फैब्री रोग िकतना सामा� है?  

फैब्री रोग एक दुल�भ िवकार है, अनुमान है िक यह 1:40,000-60,000 पु�षो ंको प्रभािवत करता है। मिहलाओ ंम� इस 
िवकार के फैलाव की कोई जानकारी उपल� नही ंहै। यह �ादातर और सामा�तया पु�षो ंम� अिधक गंभीर होता है।  

  
फैब्री रोग वंशागत �प से कैसे होता है? 
 फैब्री रोग ए�-िलंक्ड इनहे�रट�स (X-linked inheritance) पैटन� के �प म� वंशागत  
      होता है। मिहलाओ ंम� फैब्री बीमारी  ल�णहीन से लेकर प्रथम शे्रणी के प्रभािवत  
      पु�षो ंकी भांित गंभीर हो सकती है। 
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार 
फैब्री बीमारी से ग्रिसत लोग, िजनम� िविश� GLA उ��रवत�न पाया जाता है, के िलए FDA प्रमािणत एंजाइम �र�ेसम�ट 
थेरेपी (enzyme replacement therapy) और FDA प्रमािणत फामा�कोलॉिजक चैपरोन थेरेपी (pharmacologic 
chaperone therapy) उपल� है। इन ल�णो ंको िनयंित्रत करने के िलए आपका �ा� देखभाल प्रदाता अित�र� 
थेरेपी पर भी िवचार कर सकता है। 

  

 फैब्री रोग के उपचार के बारे म� अिधक जानकारी के िलए यहां ��क कर�।  
• फैबे्रज़ाइम (Fabrazyme) 
• माइगैला�ेट (Migalastat) 

 
��िनकल परी�ण 
फैब्री रोग हेतु एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी (enzyme replacement therapy), सब��ेट �रड�न थेरेपी 
(substrate reduction therapie) और जीन थेरेपी (gene therapies) के अनुसंधाना�क अ�यन के 
��िनकल परी�ण (clinical trials) को देखने के िलए यहां ��क कर�।  

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference and Medline Plus (Fabry Disease)  
• National Organization for Rare Diseases (Fabry Disease)  
• Fabry International Network 
• Fabry Support and Information Group 
• National Fabry Disease Foundation 

 
स्रोत 

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus) 

https://www.fabrazyme.com/
https://www.fabrazyme.com/
https://www.amicusrx.com/product/
https://www.amicusrx.com/product/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Fabry+Disease&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/fabry-disease/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/fabry-disease/
https://rarediseases.org/rare-diseases/fabry-disease/#:%7E:text=Fabry%20disease%20is%20a%20rare,known%20as%20lysosomal%20storage%20disorders.
https://rarediseases.org/rare-diseases/fabry-disease/#:%7E:text=Fabry%20disease%20is%20a%20rare,known%20as%20lysosomal%20storage%20disorders.
https://www.fabrynetwork.org/news-events/
https://fabry.org/
https://www.fabrydisease.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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गौचर रोग (Gaucher Disease) 
 
गौचर रोग एक दुल�भ रोग है, िजसके प�रणाम��प िविभ� शारी�रक भागो ंम� वसायु� पदाथ� का संग्रहण होने लगता है। गौचर 
रोग, टाइप 1 के सबसे सामा� प्रकार से ग्रिसत लोगो ंम� बढृ आकार के िलवर और स्�ीसं, ह�ी के रोग और र�स्राव संबंधी 
मामले उ�� हो सकते ह�। टाइप 2 गौचर रोग म� तेजी से फैलने वाले तंित्रका संबंधी रोग भी शािमल ह� और यह सामा�ता प्रारंिभक 
बचपन म� घातक होते ह�। टाइप 3 गौचर रोग से ग्रिसत ब�ो ंको जो रोग होता है, वह गंभीरता के मामले म� टाइप 1 और 2 की 
म�वत� सीमा की होती है। 
  
 जीन और एंजाइम के काय�:  

GBA जीन म� उ��रवत�न के कारण गौचर रोग होता है। GBA जीन सामा�तया शरीर को बीटा-�ुकोसेरेब्रोसाइडेज 
(beta-glucocerebrosidase) बनाने करने का िनद�श देता है, यह एक ऐसा एंजाइम होता है, जो �ूकोसेरेब्रोसाइड 
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नामक एक वसायु� पदाथ� को तोड़ता है। टाइप 1 गौचर रोग से ग्रिसत लोगो ंके िलवर, स्�ीसं और अ�स्थ म�ा म� 
�ूकोसेरेब्रोसाइड का िनमा�ण होने लगता है। टाइप 2 और 3 से ग्रिसत लोगो ंके म��� म� भी �ूकोसेरेब्रोसाइड का 
िनमा�ण होने लगता है।  

 
 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 

टाइप 1 गौचर रोग से ग्रिसत लोगो ंम� इसके ल�ण बचपन से ��ता के दौरान िकसी भी समय िदखाई देने लगते ह�। इन 
ल�णो ंकी सीमा ह�े से लेकर गंभीर तक हो सकती है और इसम� बढ़े �ए िलवर और स्�ीसं, र�हीनता, आसानी से 
चोट/खरोचं लगना और अ�स्थ संबंधी सम�ाओ ंसिहत ह�ी का टूटना और दद�  भी शािमल ह�। टाइप 2 और टाइप 3 गौचर 
रोग से ग्रिसत लोगो ंम� म��� संबंधी अित�र� रोग पाए जाते ह�। इसके ल�णो ंम� आंखो ंकी अ�ाभािवक गित, दौरे 
पड़ना और मांसपेिशयो ंकी सम�ाएं शािमल ह�। टाइप 2 अिधक गंभीर है और यह बा�ावस्था म� ही प्रकट होने लगता है, 
जबिक टाइप 3 बचपन म� प्रकट होता है और ब�त धीरे-धीरे फैलता है। दुभा�� से, टाइप 2 गौचर बीमारी से ग्रिसत 
अिधकांश ब�े 1-3 वष� की आयु म� ही मर जाते ह�। इसका सबसे गंभीर, प्रसवकालीन घातक �प ज� से पूव� ही 
जानलेवा सम�ाओ ंका कारण बनता है और ऐसा होने पर िशशु कुछ िदनो ंतक ही जीिवत रह सकते ह�। दुल�भ �दय एवं 
र�वािहकाओ ंसंबंधी रोग से ग्रिसत लोगो ंको सबसे पहले िदल की बीमारी होती है, लेिकन उ�� आंखो ंकी असामा�ताएं, 
हि�यो ंकी सम�ाएं और बढ़े �ए स्�ीसं की सम�ा भी हो सकती ह�। इस �प से ग्रिसत रोग ��ता तक जीिवत रह 
सकते ह�।  

 
गौचर रोग िकतना सामा� है?    

गौचर रोग एक दुल�भ रोग है, अनुमान है िक यह 1:50,000-100,000 लोगो ंको प्रभािवत करता है। टाइप 1 गौचर रोग 
एशकेनाज़ी जैिवश मूल के ���यो ंम� अिधक आम है।  

 
गौचर रोग वंशागत �प से कैसे होता है?  
 गौचर रोग ऑटोसोमल रेसेिसव इनहे�रट�स पैटन� के �प म� वंशागत होता है।  
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार 

      टाइप 1 गौचर रोग से ग्रिसत लोगो ंहेतु FDA अनुमोिदत एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी और  
      सब��ेट �रड�न थेरेपी उपल� है। दुभा�� से, टाइप 2 और 3 गौचर रोग के म���  
      संबधी आिवभा�व हेतु कोई प्रमािणत उपचार उपल� नही ंह�।  

  

गौचर रोग के उपचार के बारे म� अित�र� जानकारी के िलए यहां ��क कर�   
• Cerezyme® (imiglucerase) 
• VPRIV® (velaglucerase alpha) 
• Elelyso® (taliglucerase alpha) 
• Cerdelga® (eliglustat) 
• Zavesca® (miglustat) 

 
��िनकल परी�ण: 

      गौचर रोग हेतु अनुसंधाना�क उपचार अ�यन के ��िनकल परी�ण को देखने के िलए यहां 
       ��क कर�। अ�यन की जा रही थैरेिपयो ंम� जीन थेरेपी और स�ट� ेट �रड�न 
       थेरेपी शािमल ह�।  
 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (Gaucher Disease) 
• National Organization for Rare Diseases (Gaucher Disease) 
• National Gaucher Foundation 

 

https://www.cerezyme.com/
https://www.cerezyme.com/
https://www.vpriv.com/
https://www.vpriv.com/
https://www.elelyso.com/
https://www.elelyso.com/
https://www.cerdelga.com/?utm_source=google&utm_medium=ppc&utm_campaign=Patient-Branded&utm_content=CerdelgaPatient&utm_term=cerdelga
https://www.cerdelga.com/?utm_source=google&utm_medium=ppc&utm_campaign=Patient-Branded&utm_content=CerdelgaPatient&utm_term=cerdelga
https://www.zavesca.com/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Gaucher+Disease&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/gaucher-disease/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/gaucher-disease/
https://rarediseases.org/rare-diseases/gaucher-disease/
https://www.gaucherdisease.org/
https://www.gaucherdisease.org/
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स्रोत 
जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus)  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
GM1 ग�गलायोसाइडोिसस (GM1 Gangliosidosis) 
 
GM1 ग�गलायोसाइडोिसस एक दुल�भ िवकार है, िजसके कारण तेजी से बढ़ने वाली अ�मताएं, कंकाल संबंधी असामा�ताएं, बढ़े 
�ए िलवर और स्�ीसं, �ि� हािन, ह�ी की बीमारी और चेहरे की आकृित म� िविश� प्रकार के ल�ण उ�� होने लगते ह�। GM1 
ग�गलायोसाइडोिसस के सबसे गंभीर �प से ग्रिसत ब�े सामा�तया आरंिभक बचपन से पूव� तक भी जीिवत नही ंरह पाते ह�। 
GM1 ग�गलायोसाइडोिसस के कुछ कम गंभीर �प भी मौजूद ह�, जो ब�त ही धीरे-धीरे उ�� होते ह�। 
 

जीन और एंजाइम के काय�: GM1 ग�गलायोसाइडोिसस GLB1 जीन म� उ��रवत�न के प�रणाम��प होता है, जो 
जीएलबी1 जीन को बीटा-�ै�ोसाइडेस उ�� करने का िनद�श देता है। बीटा-�ै�ोसाइडेस एक एंजाइम होता है, जो 
सामा�ता GM1 ग�गलायोसाइड नामक वसायु� पदाथ� को तोड़ने के काम आता है। जब बीटा-गैले�ोसाइडेस की कमी 
होती है, तो GM1 ग�गलायोसाइड म���, िलवर, स्�ीसं, और अ� अंगो ंकी कोिशकाओ ंम� बनने लगता है। यह 
िवषा� िनमा�ण रोग के ल�णो ंका कारण बनता है।  
 

https://medlineplus.gov/genetics/
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ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: GM1 ग�गलायोसाइडोिसस का सबसे सामा� �प टाइप 1 है, िजसकी पहचान 
आमतौर पर जीवन के पहले वष� म� ही हो जाती है, जब िशशुओ ंके िवकास म� होने वाली देरी का पता चलता है, और यह 
सम�ा समय के साथ बढ़ती जाती है। समय के साथ, टाइप 1 GM1 ग�गलायोसाइडोिसस से ग्रिसत िशशुओ ंके िलवर और 
स्�ीसं बढ़ जाते है, दौरे और कंकाल संबंधी रोग भी उ�� होते लगते ह�। कुछ मामलो ंम� "मोटे" चेहरे की बनावट और 
ह्रदय संबंधी रोग उ�� होने लगते ह� और इनम� से अिधकांश आरंिभक बचपन के शु�आती िदनो ंतक भी जीिवत नही ंरह 
पाते ह�। टाइप 2 GM1 ग�गलायोसाइडोिसस कुछ धीमी गित के साथ बा�ावस्था के अंितम पड़ाव या प्रारंिभक बचपन के 
समय उ�� हो सकता है। इसका सबसे कम गंभीर �प टाइप 3 GM1 ग�गलायोसाइडोिसस है, जो िकशोरावस्था के 
समय उ�� हो सकता है। 

 
GM1 ग�गलायोसाइडोिसस िकतना सामा� है?  

GM1 ग�गलायोसाइडोिसस एक बेहद दुल�भ िवकार है, और यह अनुमािनत �प से 1:100,000 से लेकर 1:200,000 
नवजात िशशुओ ंम� हो सकता है। 

 
GM1 ग�गलायोसाइडोिसस वंशागत �प से कैसे होता है?  
 GM1 ग�गलायोसाइडोिसस ऑटोसोमल रेसेिसव इनहेरीट�स तरीके से वंशागत होता है। 
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

 नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 

 
उपचार 

 वत�मान म�, GM1 ग�गलायोसाइडोिसस हेतु कोई भी FDA अनुमोिदत उपचार उपल� नही ंहै।  
 

��िनकल परी�ण: 
GM1 ग�गलायोसाइडोिसस हेतु जीन थेरेपी के अनुसंधाना�क अ�यन के ��िनकल परी�ण को देखने के िलए यहां 
��क कर�।  

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (GM1 Gangliosidosis) 
• Cure GM1 
• Hunter’s Hope 

 
स्रोत  

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) एंड मेडलाइन�स (MedlinePlus) 
लाइसोसोमल एिसड लाइपेस िडिफश�ी (Lysosomal Acid Lipase Deficiency, LAL-D) 
 
LAL-D से ग्रिसत लोगो ंम� एक एंजाइम की कमी हो जाती है जो वसा को तोड़ने म� सहायक है। LAL-D के कारण िलवर संबंधी रोग 
उ�� होते ह�, जो िशशुओ ंके िलए जानलेवा हो सकते ह�। LAL-D का एक बेहद सामा� लेिकन कम गंभीर �प जीवन के अंितम 
समय के दौरान शु� हो सकता है।  
 
 जीन और एंजाइम के काय�:  

LIPA जीन म� उ��रवत�न के कारण LAL-D होता है। LIPA जीन शरीर को लाइसोसोमल एिसड लाइपेस नामक एंजाइम 
को िनिम�त करने का िनद�श देता है, जो वसा को तोड़ता है। LAL-D से ग्रिसत लोगो ंके िलवर म� वसा का िनमा�ण होने 
लगता है।  

 
 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 

LAL-D के गंभीर �प (िजसे वो�ैन रोग के नाम से भी जाना जाता है) से ग्रिसत िशशुओ ंके िलवर और स्�ी� बढ़े होते 
ह�, उनका वजन नही ंबढ़ता, उ�� पीिलया और जठरांित्रय सम�ाएं होती ह�, इसके साथ ही उनके मल म� वसा होता है। 
िशशुओ ंम� िलवर संबंधी रोग, ब�त से अंगो ंका काम न करना और गंभीर कुपोषण जैसे रोग िवकिसत होते ह� और 
सामा�तया वे एक वष� की आयु तक भी जीिवत नही ंरह पाते ह�। इसके गंभीर �प से ग्रिसत िशशुओ ंकी अिधवृ� 

https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=GM1+Gangliosidosis&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/gm1-gangliosidosis/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/gm1-gangliosidosis/
https://curegm1.org/
https://curegm1.org/
https://www.huntershope.org/family-care/leukodystrophies/gm1-gangliosidosis/
https://www.huntershope.org/family-care/leukodystrophies/gm1-gangliosidosis/
https://medlineplus.gov/genetics/
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गं्रिथयो ंम� कै�ल्शयम का जमाव, र�हीनता और िवकासा�क देरी हो सकता है। LAL-D के अगले �प (लेटर-ऑनसेट) 
के (िजसे कोले�े�रल ए�र �ोरेज िडिज़ज (cholesteryl ester storage disease) के �प म� भी जाना जाता है) ल�ण 
बचपन से वय�ता तक कभी भी प्रकट हो सकते ह�। LAL-D के अगले �प (लेटर-ऑनसेट) से ग्रिसत लोगो ंके िलवर बढ़े 
�ए होते ह� और उ�� बढ़ी �ए स्�ीसं, िलवर संबंधी रोग, जठरांित्रय सम�ाएं भी हो सकती है, और इन लोगो ंम� िदल का 
दौरा और आघात का खतरा भी ब�त �ादा होता है। 

 
LAL-D िकतना सामा� है? 

LAL-D एक बेहद दुल�भ िवकार है, अनुमान है िक यह 1:40,000-300,000लोगो ंको प्रभािवत करता है। इसका अगला 
�प लेटर-ऑनसेट फॉम� (later-onset form) �ादा सामा� है।  

 
LAL-D वंशागत �प से कैसे होता है? 
 LAL-D ऑटोसोमल रेसेिसव इनहेरीट�स पैटन� के �प म� वंशागत होता है।  
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार 
LAL-D से ग्रिसत लोगो ंके िलए एक FDA अनुमोिदत एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी उपल� है।  

  

LAL-D के बारे म� अिधक जानकारी के िलए यहां ��क कर�   
 
��िनकल परी�ण 
LAL-D हेतु अनुसंधाना�क उपचार के अ�यन के िलए यिद कोई भी ��िनक परी�ण उपल� है, तो उसे देखने के 
िलए यहां ��क करे 

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (LAL-D) 
• National Organization for Rare Disorders (LAL-D) 
• American Liver Foundation 
• LAL-D Aware 

 
स्रोत  

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus) 
मेटाक्रोमैिटक �ूकोडाइ��ोफी (Metachromatic Leukodystrophy, MLD) 

ए�रलस�ेटेज़ (arylsulfatase) के कारण होने वाली मेटाक्रोमैिटक �ूकोडाइ�� ोफी एक ऐसी दुल�भ अपूण�ता या कमी होती है, 
िजससे तीव्र गित से बढ़ने वाले तंित्रका संबंधी रोग उ�� होते ह�, िजनसे बौ��क अ�मता, प्रमुख कौशल म� कमी और अ� 
असामा�ताएं पैदा होती है। MLD का सबसे सामा� �प आमतौर पर बचपन म� घातक होता है। इसका म�म �प बचपन से 
लेकर वय�ता तक िकसी भी समय प्रकट हो सकता ह�। 
 
 जीन और एंजाइम के काय�:  

ए�रलस�ेटेज़ कमी के कारण MLD से ग्रिसत �ादातर लोगो ंके ARSA जीन म� उ��रवत�न होता है। ARSA जीन 
आमतौर पर शरीर को ए�रलस�ेटेज़ ए (arylsulfatase A) बनाने का िनद�श देता है, जो एक ऐसा एंजाइम है जो 
स�ेटाइड्स नामक वसा को तोड़ता है। MLD से ग्रिसत लोगो ंके म��� म� स�ेटाइड्स का िवषा� िनमा�ण होन 
लगता है, जो रोगिवषयक संकेतो ंऔर ल�णो ंका कारण बनता है। MLD से ग्रिसत कुछ लोगो ंम� ARSA जीन के बजाए 
PSAP जीन म� उ��रवत�न होता है। ScreenPlus PSAP म� उ��रवत�न के कारण होने वाले MLD की पहचान नही ं
करेगा। 

 
 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 

https://kanuma.com/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=LAL-Deficiency&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/lysosomal-acid-lipase-deficiency/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/lysosomal-acid-lipase-deficiency/
https://rarediseases.org/rare-diseases/cholesteryl-ester-storage-disease/
https://liverfoundation.org/for-patients/about-the-liver/diseases-of-the-liver/lysosomal-acid-lipase-deficiency/
https://laldaware.org/
https://laldaware.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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MLD से ग्रिसत लोग तंित्रका संबंधी काय� म� क्रिमक िगरावट का अनुभव करते ह�, िजसके प�रणाम��प बौ��क काय� 
और प्रमुख कौशलो ंम� तेजी से कमी आने लगती है। अित�र� ल�णो ंम� हाथो ंऔर पैरो ंम� संवेदना की कमी, असंयम, 
दौरे, �ाघात, बोलने म� परेशानी, अंधापन और सुनने म� परेशानी हो सकती ह�। MLD के सबसे सामा� �प से ग्रिसत 
िशशु, जो अंितम शैशवावस्था म� होते है, वे आमतौर पर बचपन तक भी जीिवत नही ंरह पाते ह�। MLD से ग्रिसत िकशोर 
और वय�ता पार कर चुके लोगो ंको बोलने म� किठनाई, दौरे के साथ ही साथ �वहार और ���� म� होने वाले 
प�रवत�नो ंका सामना भी करना पड़ता है। 

 
MLD िकतना सामा� है? 

MLD एक दुल�भ िवकार है, अनुमान है िक यह 1:40,000-160,000 लोगो ंको प्रभािवत करता है। 
 
MLD वंशागत �प से कैसे होता है? 

MLD ऑटोसोमल रेसेिसव इनहे�रट�स पैटन� के �प म� वंशागत होता है।  
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार 
वत�मान म�, MLD से ग्रिसत कुछ लोगो ंका अ�स्थ म�ा प्र�ारोपण (bone marrow transplantation) से उपचार 
िकया गया है।  

  
��िनकल परी�ण 
MLD हेतु एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी और जीन थेरेपी के अनुसंधाना�क अ�यन के ��िनकल परी�ण को देखने के 
िलए यहां ��क कर�।  

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (MLD) 
• National Organization for Rare Disorders (MLD) 
• Cure MLD 
• MLD Foundation 
• Hunter’s Hope 
• United Leukodystrophy Foundation 

 

स्रोत    
• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) एंड मेडलाइन�स (MedlinePlus) 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Metachromatic+Leukodystrophy&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/metachromatic-leukodystrophy/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/metachromatic-leukodystrophy/
https://rarediseases.org/rare-diseases/metachromatic-leukodystrophy/
https://rarediseases.org/rare-diseases/metachromatic-leukodystrophy/
https://www.curemld.com/
https://www.curemld.com/
https://mldfoundation.org/
https://www.huntershope.org/family-care/leukodystrophies/metachromatic-leukodystrophy/
https://www.huntershope.org/family-care/leukodystrophies/metachromatic-leukodystrophy/
https://ulf.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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�ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप II (Mucopolysaccharidosis Type II, MPS II), इसे हंटर िसंड� ोम (Hunter 
Syndrome) भी कहते ह� 
 
MPS II एक दुल�भ िवकार है, िजसम� शरीर के कई िह�ो ंम� जिटल शक� रा कणो ंका िनमा�ण होने लगता है। MPS II से ग्रिसत 
���यो ंम� आमतौर पर िवकासा�क िवकलांगता, चेहरे की अिश� बनावट और मह�पूण� �ा� संबंधी सम�ाएं उ�� होने 
लगती ह�। उपचार के िबना, MPS II के गंभीर ल�णो ंसे ग्रिसत ब�े जीिवत नही ंरह पाते है। 
  
 जीन और एंजाइम के काय�:  

IDS जीन म� उ��रवत�न के कारण MPS II होता है। IDS जीन सामा�तया शरीर को आई�ूरोनेट 2-स�ेटेस बनाने 
का िनद�श देता है, ये एक ऐसा एंजाइम है, जो �ाइकोसािमनो�ाइके� (glycosaminoglycans, GAGs) नामक बड़े 
शक� रा कणो ंको तोड़ता है। MPS II से ग्रिसत लोगो ंके िलवर, स्�ीसं, �दय, कंकाल, �चा, फेफड़े और म��� म� 
GAGs संिचत हो जाता ह�, िजसके प�रणाम��प रोग के ल�ण िदखाई देने लगते ह�। 

 
 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 

MPS II के �ादा गंभीर ल�ण से ग्रिसत लोगो ंका िनदान आमतौर पर बा�ावस्था के समय िकया जाता है। उनकी 
िविश� "मोटे" चेहरे की आकृित, संकीण� वायुमाग�, बढ़े �ए िलवर और स्�ीन, नािभ या वं�ण हिन�या, छोटा कद, �चा पर 
िविश� लाल चक�े और ह�ी की बीमारी होती है। इन लोगो ंम� ��ता की कमी, सुनने म� परेशानी, फेफडो ंके रोग, ह्रदय 
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संबंधी रोग, िवकासा�क िवकलांगता, और �वहा�रक अशांित भी उ�� हो सकती है। MPS II के कम गंभीर ल�णो ंसे 
ग्रिसत लोगो ंम� रोग का फैलाव धीमा होता है।  

 
MPS II िकतना सामा� है? 

MPS II एक बेहद दुल�भ िवकार है, अनुमान है िक यह 1:100,000-170,000 पु�षो ंको प्रभािवत करता है। 
 
MPS II वंशागत �प से कैसे होता है?   
 MPS II, X-िलंक्ड रेसेिसव इनहेरीट�स पैटन� के �प म� वंशागत होता है।  

 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार  

      FDA-प्रमािणत एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी उपल� है जो MPS II के कुछ ल�णो ंम�  
      सुधार करता है, लेिकन यह तंित्रका संबंधी ल�णो ंका उपचार नही ंकरता है।  

  

MPS II के उपचार के बारे म� अिधक जानकारी के िलए यहां ��क कर�। 
 

��िनकल परी�ण 
      MPS II हेतु एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी और जीन थेरेपी के अनुसंधाना�क अ�यन के 
      ��िनकल परी�ण को देखने के िलए यहां ��क कर�।  

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (MPS-II) 
• National Organization for Rare Disorders (MPS-II) 
• National MPS Society   

स्रोत 
• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus) 

�ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप IIIB (Mucopolysaccharidosis Type IIIB, MPS IIIB), इसे सैनिफिलपो िसंड� ोम 
टाइप IIIB (Sanfilippo Syndrome Type IIIB) भी कहते ह� 
 
MPS IIIB एक दुल�भ िवकार है जो म��� म� जिटल शक� रा अणुओ ंका िनमा�ण करता है, िजसके कारण मह�पूण� िवकास 
संबंधी अ�मताएं और �वहार संबंधी सम�ाएं उ�� होती ह� जो समय के साथ और खराब होती जाती ह�।  
  
 जीन और एंजाइम के काय�:  

NAGLU जीन म� उ��रवत�न के कारण MPS IIIB होता है। NAGLU जीन आमतौर पर, शरीर को अ�ा-एन-
एिसटाइल�ुकोसैिमनेडेस (alpha-N-acetylglucosaminidase) बनाने का िनद�श देता है, जो एक ऐसा एंजाइम जो 
�ाइकोसािमनो�ाइके� (glycosaminoglycans, GAGs) के �प म� जाना जाने वाले बड़े शक� रा अणुओ ंको तोड़ता 
है। MPS IIIB से ग्रिसत लोगो ंम� म��� और रीढ़ की ह�ी म� GAGs का िनमा�ण होता है। 

 
 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 

MPS IIIB से ग्रिसत ब�ो ंका आमतौर पर �ूल से पहले के वष� के दौरान िनदान िकया जाता है। सामा� ल�णो ंम� देर 
से बोलना, �वहार संबंधी सम�ाएं, नीदं की सम�ाएं और बौ��क अस�ताता शािमल ह�। �लीनता और दौरे संबंधी 
ल�ण भी िवकिसत हो सकते ह�, और MPS IIIB से ग्रिसत ब�े बड़े होने के दौरान क्रिमक �प से कुछ �चालन कौशल 
भी खो सकते ह�। MPS IIIB से ग्रिसत कुछ ब�ो ंम� ह�े मोटे चेहरे की आकृित, बढ़ा �आ िलवर, �ि� और श्रवण श�� 
म� कमी और गभ�नाल या वं�ण हिन�या संबंधी सम�ाएं उ�� हो जाती ह�।  

 

https://www.elaprase.com/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Mucopolysaccharidosis+Type+II+%28MPS+II%29&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-ii/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-ii/
https://rarediseases.org/rare-diseases/mucopolysaccharidosis-type-ii-2/
https://rarediseases.org/rare-diseases/mucopolysaccharidosis-type-ii-2/
https://mpssociety.org/
https://mpssociety.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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यह िकतना सामा� है?  
MPS IIIB एक दुल�भ िवकार है, अनुमान है िक यह 1:70,000 लोगो ंको प्रभािवत करता है।  

 
MPS IIIb वंशागत �प से कैसे होता है?   

MPS IIIB ऑटोसोमल �रसेिसव इनहे�रट�स पैटन� के �प म� वंशागुत होता है।  
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार  
वत�मान म� MPS IIIB के िलए कोई FDA अनुमोिदत उपचार उपल� नही ंहै।  
 
��िनकल परी�ण 
MPS IIIB हेतु अनुसंधाना�क एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी और अनुसंधाना�क जीन थेरेपी का अ�यन करने वाले 
��िनकल परी�णो ंको देखने के िलए यहां ��क कर�। 

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (MPS-IIIB) 
• National Organization for Rare Disorders (MPS-IIIB) 
• National MPS Society 
• Cure Sanfilippo Foundation  

 
स्रोत  

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus)  

 
 
�ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप IVA (Mucopolysaccharidosis Type IVA, MPS IVA), इसे मोर��यो िसंड� ोम टाइप 
IVA (Morquio Syndrome Type IVA) भी कहते ह� 
 
MPS IVA एक दुल�भ िवकार है िजसम� जिटल शक� रा अणु मु� �प से कंकाल म� बनते ह�, िजसके कारण क्रिमक ह�ी रोग, छोटे 
कद और अ� कंकाल असामा�ताएं पैदा होती ह�। 
 
 जीन और एंजाइम के काय�:  

GALNS जीन म� उ��रवत�न के कारण एमपीएस IVA होता है। GALNS जीन आमतौर पर शरीर को एन-
एसटीलगालाकटोसामाईन (N-acetylgalactosamine) 6-स�ेटेज़ बनाने का िनद�श देता है जो एक ऐसा एंजाइम जो 
�ाइकोसािमनो�ाइके� (glycosaminoglycans, GAGs) के �प म� जाना जाने वाले बड़े शक� रा अणुओ ंको तोड़ता 
है। MPS IVA से ग्रिसत लोगो ंम�, मु� �प से हि�यो ंम� GAGs का िनमा�ण होता है।  

 
 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 

MPS IVA का आमतौर पर, ह�ी रोग के कारण प्रारंिभक अवस्था म� ही िनदान िकया जाता है, जो सामा�तया रीढ़, जोड़ो ं
और छोटे कद की िवकृितयो ंका कारण बनता है। MPS IVA से ग्रिसत कुछ ब�ो ंम� �दय रोग, आंखो ंकी कॉिन�या म� 
धंुधलापन, ह�ा बढ़ा �आ िलवर, संकुिचत वायुमाग�, गभ�नाल या वं�ण हिन�या और श्रवण �ित होती है। MPS IVA 
आमतौर पर बौ��कता को प्रभािवत नही ंकरता है। गंभीर ल�ण वाले लोग केवल बचपन या िकशोरावस्था तक ही जीिवत 
रह सकते ह�, जबिक म�म ल�ण वाले लोग वय�ता तक जीिवत रह सकते ह�।  
 

 MPS IVa िकतना सामा� है?   
MPS IVA बेहद दुल�भ िवकार है, अनुमान है िक यह 1:200,000 – 300,000 लोगो ंको प्रभािवत करता है।  

 

https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Mucopolysaccharidosis+Type+IIIB&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-iii/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-iii/
https://rarediseases.org/rare-diseases/mucopolysaccharidosis-type-iii/
https://rarediseases.org/rare-diseases/mucopolysaccharidosis-type-iii/
https://mpssociety.org/
https://mpssociety.org/
https://curesanfilippofoundation.org/
https://curesanfilippofoundation.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
https://medlineplus.gov/genetics/
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MPS IVa वंशागत �प से कैसे होता है?  
ऑटोसोमल �रसेिसव इनहे�रट�स पैटन� के �प म� MPS IVA वंशागत होता है।  

 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार  
MPS IVA के िलए, FDA-अनुमोिदत एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी मौजूद है। 
 

MPS IVA के उपचार के बारे म� अिधक जानकारी के िलए यहां ��क कर�  
 
��िनकल परी�ण 
यह देखने के िलए यहां ��क कर�  िक �ा MPS IVa के िलए, कोई नए ��िनकल परी�ण मौजूद ह� 

  
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (MPS-IVA) 
• National Organization for Rare Disorders (MPS-IVA) 
• National MPS Society 

 
स्रोत 

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus) 

 
 
�ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप VI (Mucopolysaccharidosis Type VI, MPS VI), इसे मारोटॉ�-लैमी िसंड� ोम 
(Maroteaux-Lamy Syndrome) भी कहते ह� 
 
MPS VI एक दुल�भ िवकार है िजसम� शरीर के कई भागो ंम� जिटल शक� रा अणु का िनमा�ण होता है। MPS VI से ग्रिसत ���यो ं
म�, आमतौर पर शरीर के कई भागो ंम� एक िवशेष आभास और रोग की उप�स्थित होती है, िजसम� �दय और वायुमाग� म� संभािवत 
जीवन के खतरे से संबंधी प�रवत�न शािमल ह�। MPS VI से ग्रिसत लोगो ंम� आमतौर पर सामा� बौ��कता होती है। उपचार के 
िबना, MPS VI के सबसे गंभीर प्रकार से ग्रिसत ब�े वय�ता म� जीिवत नही ंरहते ह�। 
  
 जीन और एंजाइम के काय�:  

ARSB जीन म� उ��रवत�न के कारण MPS VI होता है। ARSB जीन आमतौर पर शरीर को आय�लस�ेटेज़ बी 
(arylsulfatase B) बनाने का िनद�श देता है, जो एक ऐसा एंजाइम है जो �ाइकोसािमनो�ाइके� 
(glycosaminoglycans, GAGs) के �प म� जाना जाने वाले बड़े शक� रा अणुओ ंको तोड़ता है। MPS VI से ग्रिसत लोगो ं
के शरीर म� िविभ� ऊतको ंम� GAGs का िनमा�ण होता है।  

 
 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 

MPS VI के अिधक गंभीर प्रकार से ग्रिसत ब�ो ंका आमतौर पर प्रारंिभक बा�ावस्था के दौरान िनदान िकया जाता है। 
उनम� आमतौर पर ह�ी के रोग, छोटा कद, जोड़ो ंकी िवकृित, "मोटे" चेहरे की आकृित और बढ़े �ए िलवर और स्�ीन 
होते ह�। उनम� संकीण� वायुमाग�, गभ�नाल या वं�ण हिन�या, कम �ि�, श्रवण �ित और �दय रोग हो सकते ह�। MPS VI 
बौ��कता को प्रभािवत नही ंकरता है। गंभीर ल�ण वाले लोग केवल बचपन या िकशोरावस्था तक ही जीिवत रह सकते ह�, 
जबिक म�म ल�ण वाले लोग वय�ता तक जीिवत रह सकते ह�।  

 
MPS VI िकतना सामा� है?  

MPS VI बेहद दुल�भ िवकार है, अनुमान है िक यह 1:250,000 – 600,000 लोगो ंको प्रभािवत करता है।  
 
MPS VI वंशागत �प से कैसे होता है? 

ऑटोसोमल �रसेिसव इनहे�रट�स पैटन� के �प म� MPS VI वंशागत होता है।  

https://www.biomarin.com/our-treatments/products/vimizim/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Mucopolysaccharidosis+Type+IVA&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-iv/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-iv/
https://rarediseases.org/rare-diseases/morquio-syndrome/
https://rarediseases.org/rare-diseases/morquio-syndrome/
https://mpssociety.org/
https://medlineplus.gov/genetics/


पेज 20 का 17 
 

 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 
 
उपचार  
MPS VI के िलए, FDA-अनुमोिदत एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी मौजूद है। 
 

MPS VI के उपचार के बारे म� अिधक जानकारी के िलए यहां ��क कर�  
 
��िनकल परी�ण 
यह देखने के िलए यहां ��क कर�  िक �ा MPS VI के िलए, कोई अनुसंधाना�क ��िनकल परी�ण मौजूद ह�।  

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (MPS-VI) 
• National Organization for Rare Disorders (MPS-VI) 
• National MPS Society 

 
स्रोत 

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus) 

�ूकोपोलीसेक्राइडोिसस टाइप VII (Mucopolysaccharidosis Type VII, MPS VII), इसे �ाई िसंड� ोम (Sly 
Syndrome) भी कहते ह� 
 
MPS VII एक दुल�भ िवकार है िजसम� शरीर के कई भागो ंम� जिटल शक� रा अणुओ ंका िनमा�ण हो जाता है। MPS VII से ग्रिसत 
���यो ंम� आमतौर पर शरीर के कई भागो ंम� एक िवशेष आभास और रोग की उप�स्थित होती है, िजसम� �दय और वायुमाग� 
म� संभािवत जीवन के खतरे से संबंधी प�रवत�न शािमल ह�। MPS VII से ग्रिसत कई ���यो ंम� कुछ बौ��क अ�मताएं भी 
िवकिसत हो जाती ह�।  
  
 जीन और एंजाइम के काय�:  

GUSB जीन म� उ��रवत�न MPS VII का कारण बनता है। GUSB जीन आमतौर पर शरीर को बीटा-�ुकुरोिनडेस, 
एक एंजाइम बनाने का िनद�श देता है, जो बड़े शक� रा अणुओ ंको तोड़ता है िजसे �ाइकोसािमनो�ाइके� 
(glycosaminoglycans, GAGs) के �प म� जाना जाता है। MPS VII से ग्रिसत लोगो ंम�, शरीर म� िविभ� ऊतको ं
के �प म� GAGs का िनमा�ण होता है। 
 

 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 
MPS VII के सबसे गंभीर �प से ग्रिसत िशशुओ ंके शरीर म� अ�िधक तरल पदाथ� होते ह� और आमतौर पर ज� लेने के 
तुरंत बाद उनकी मृ�ु हो जाती है। MPS VII से ग्रिसत अ� ब�ो ंम� शु�आती बचपन के दौरान ल�ण िवकिसत होन 
लगते ह�, िजनम� मोटे चेहरे की आकृित, बढ़ा �आ िलवर और स्�ीन, �दय रोग, गभ�नाल या वं�ण हिन�या, छोटा कद और 
ह�ी रोग शािमल हो सकते ह�। उनम� संकीण� वायुमाग�, कम �ि� और श्रवण �ित भी िवकिसत हो सकती है। MPS VII से 
ग्रिसत कई ���यो ंम� िवकास संबंधी अ�मताएं भी होती ह�, हालांिक कुछ म� अपे�ाकृत सामा� बु�� होती है।  

 
MPS VII िकतना सामा� है?  

MPS VII, MPS के सबसे दुल�भ प्रकारो ंम� से एक है। अनुमान है िक यह 1:250,000 लोगो ंको प्रभािवत करता है।  
  
MPS VII वंशागत �प से कैसे होता है?  

ऑटोसोमल �रसेिसव इनहे�रट�स पैटन� के �प म� MPS VII वंशागत होता है।  
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 

https://www.biomarin.com/our-treatments/products/naglazyme-galsulfase-for-mps-vi/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Mucopolysaccharidosis+Type+VI&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-vi/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-vi/
https://rarediseases.org/rare-diseases/maroteaux-lamy-syndrome/
https://rarediseases.org/rare-diseases/maroteaux-lamy-syndrome/
https://mpssociety.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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उपचार  

 MPS VII के िलए, FDA-अनुमोिदत एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी मौजूद है।  
 

MPS VII के उपचार के बारे म� अिधक जानकारी के िलए यहां ��क कर�  
 
��िनकल परी�ण 
यह देखने के िलए यहां ��क कर�  िक �ा MPS VII के िलए, कोई अनुसंधाना�क ��िनकल परी�ण मौजूद ह�  

 
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetic Home Reference & Medline Plus (MPS-VII) 
• National Organization for Rare Disorders (MPS-VII) 
• National MPS Society 

 
स्रोत 

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus) 

नीमन-िपक िडिज़ज टाइप-सी (Niemann-Pick Disease Type C, NPC) 
 
NPC एक दुल�भ िवकार है जो शरीर के कुछ भागो ंम� कोले�� ॉल और अ� वसायु� पदाथ� के िनमा�ण का कारण बनता है। NPC 
से ग्रिसत अिधकांश लोगो ंम� तंित्रका संबंधी रोग होते ह� िजसम� प्रगितशील िवकास म� देरी, अ�स्थर चाल, दौरे, िनगलने म� परेशानी 
और मनोरोग संबंधी ल�ण शािमल हो सकते ह�। NPC के कारण िलवर और फेफड़ो ंकी बीमारी भी हो सकती है। 
 

जीन और ट� ांसपोट�र के काय�:  
NPC1 जीन या NPC2 जीन म� उ��रवत�न के कारण NPC होता है (क्रमशः टाइप C1 और C2)। NPC1 और NPC2 
जीन आमतौर पर शरीर को NPC इंट� ासे�ुलर कोले�� ॉल ट� ांसपोट�र 1 और NPC इंट� ासे�ुलर कोले�� ॉल ट� ांसपोट�र 2, 
प्रोटीन बनाने के िनद�श देते ह� जो कोिशकाओ ंके भीतर कोले�� ॉल और अ� वसा को स्थानांत�रत करने म� मदद करते ह�। 
NPC से ग्रिसत लोगो ंम�, िजगर, स्�ीन और म��� म� कोले�� ॉल और वसा का असामा� िनमा�ण हो जाता है, िजसके 
प�रणाम��प नैदािनक संकेत और ल�ण प्रकट होते ह�। 
 

 ल�णो ंके बारे म� अिधक जानकारी: 
जबिक NPC एक ��� से दूसरे ��� म� िभ� हो सकते ह�, िफर भी NPC के सामा� ल�णो ंम� लंबवत नज़र प�ाघात, 
बढ़ा �आ िलवर और स्�ीन शािमल ह�। समय के साथ, NPC से ग्रिसत ���यो ंम� सम�य, बोलने और िनगलने संबंधी 
सम�ाएं, बौ��क अस�मता, मनोभं्रश, दौरे, िलवर रोग और फेफड़ो ंकी बीमारी िवकिसत हो सकती ह�। NPC के ल�ण 
बा�ावस्था से वय�ता म� मौजूद हो सकते ह� एवं उ�रजीिवता ल�णो ंकी शु�आत और गंभीरता पर िनभ�र करती है।  
 

NPC िकतना सामा� है? 
NPC एक ब�त ही दुल�भ िवकार है, अनुमान है िक यह 1:150,000 लोगो ंको प्रभािवत करता है।  

 
NPC वंशागत �प से कैसे होता है?  

ऑटोसोमल �रसेिसव इनहे�रट�स पैटन� के �प म� NPC वंशागत होता है।  
 
�ा इसका कोई उपचार है? 

नवंबर 2020 तक यह वत�मान जानकारी है। इस �स्थित का प्रबंधन कब, कैसे और िकस प्रकार कर� , इसके बारे म� िनण�य 
हमेशा अपने �ा� देखभाल प्रदाता के साथ िमलकर करना चािहए। 

 
उपचार  

 वत�मान म� NPC के िलए कोई FDA अनुमोिदत उपचार उपल� नही ंहै 
  

��िनकल परी�ण 

https://www.mepsevii.com/hcp/
https://clinicaltrials.gov/ct2/results?cond=Mucopolysaccharidosis+Type+VII&term=&cntry=&state=&city=&dist=&Search=Search&recrs=a&recrs=b&recrs=d&recrs=f&type=Intr
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-vii/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/mucopolysaccharidosis-type-vii/
https://rarediseases.org/rare-diseases/sly-syndrome/
https://rarediseases.org/rare-diseases/sly-syndrome/
https://mpssociety.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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NPC के िलए ��िनकल परी�णो ंके बारे म� जानकारी हेतु यहां ��क कर� , जो िविभ� प्रकार के उपचार �ि�कोणो ंका 
अ�यन कर रहे ह�। 

  
अित�र� जानकारी और समथ�न 

• Genetics Home Reference & Medline Plus (NPC) 
• National Organization for Rare Disorders (NPC) 
• Firefly Fund 
• National Niemann Pick Disease Foundation 
• Ara Parseghian Medical Research Fund 

 
स्रोत  

• जेनेिट� होम रेफर�स (Genetics Home Reference, GHR) और मेडलाइन�स (MedlinePlus) 

Term Definitions 

ऑटोसोमल �रसेिसव (Autosomal recessive): मानव शरीर म� पाए जाने वाले अिधकांश जी� की दो प्रितकृितयां होती ह�, 
जोिक माता-िपता से वंशानुक्रम के तहत प्रा� होती ह�। ऑटोसोमल �रसेिसव इनहे�रट�स (Autosomal recessive 
inheritance) का अथ� है िक एक िनि�त जीन की दोनो ंप्रितकृितयो ंम� असामा�ताएं ("उ��रवत�न") पाई जाती ह� जो यह िनधा�रण 
करती ह� िक जीन िकस प्रकार से काय� करता ह� िजसके प�रणाम��प रोग के ल�ण भी उ�� हो सकते ह�।  

(िलंक कर�  https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance/inheritancepatterns) 
  

X-िलंक्ड (X-linked) िवकार X गुणसूत्र के जीन म� असामा�ताओ ं("उ��रवत�न") के कारण होता है। अिधकांश पु�षो ंम� एक X 
गुणसूत्र और एक Y गुणसूत्र (XY) पाया जाता है। �ोिंक उनम� केवल एक X गुणसूत्र होता है, इसिलए X गुणसूत्र के रोगग्र� जीन म� 
मौजूद उ��रवत�न (�ूटेशन) रोग के ल�णो ंको पैदा करेगा। दूसरी ओर, अिधकांश मिहलाओ ंम� दो X गुणसूत्र (XX) पाए जाते ह�, 
इसिलए X गुणसूत्र के एक रोगग्र� जीन म� मौजूद उ��रवत�न को दूसरे X गुणसूत्र के �स्थ जीन की कृित �ारा संतुिलत िकया 
जाएगा। सामा� तौर पर, X-िलंक्ड िवकारो ंकी �स्थित के अंतग�त, जैवी मिहलाओ ंकी तुलना म� पु�ष इन िवकार के ल�णो ंको 
�ादा प्रकट करते ह�।  
 
��िनकल परी�ण (Clinical trials) अनुसंधान अ�यन होते ह� िजसके अंतग�त िविश� म�वत�न की जांच होती ह�। एक 
��िनकल परी�ण िजसके तहत अनुसंधाना�क दवा का अ�यन िकया जा रहा है, उसे यूनाइटेड �ेट फूड एंड ड� ग 
एिडिमिनशट� ेशन (United States Food and Drug Administration, FDA) �ारा �ीकृित िदए जाने से पूव� यह प्रदिश�त करना 
होता है िक यह सुरि�त और प्रभावी है।  
  
एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी (Enzyme replacement therapy) के तहत उस िविश� एंजाइम का �र�ेसम�ट शािमल है जो िकसी 
िवशेष रोग म� उिचत काम नही ंकर रहे ह�। अिधकांश एंजाइम �र�ेसम�ट थेरेपी नसो ंके मा�म से की जाती है, हालांिक कुछ को 
प्र�� तौर पर क� द्रीय तंित्रका तंत्र म� प�ंचाया जाता है।  
 
सब��ेट �रड�न थेरेपी (Substrate reduction therapy) एक तरीका है िजसके अंतग�त िकसी पदाथ� के िवषैले िनमा�ण को 
कम करने के िलए उसके उ�ादन को अव�� िकया जाता है। अिधकांश सब�� ेट �रड�न थेरेपी म� मौ�खक �प से दवा दी जाती 
है।  
 
जीन थेरेपी (Gene therapy) के अंतग�त एक असामा� रोगग्र� जीन को �स्थ जीन की कृित से बदला जाता है, जो उिचत �प से 
काय� करती है। कुछ नई जीन थेरेपी म� उ��रवित�त जीन को िन��य कर िदया जाता है तािक रोग के प्रकटीकरण को कम िकया जा 
सके। �ोिंक जीन थेरेपी दवा का एक अपे�ाकृत नया �ेत्र है, �ादातर जीन थेरेपी अभी भी ��िनकल परी�ण के अधीन ह�।  
  
फामा�कोलॉिजक चैपरोन थेरेपी (Pharmacologic chaperone therapy) दवाओ ंके उपयोग से कुछ िवकारो ंका इलाज करने 
का एक तरीका है जो िभ� प्रकार से असामा� प्रोटीन की संरचना का समथ�न या इसे �स्थर करता है, िजससे यह बेहतर तरीके से 
काम कर पाता है।  

https://clinicaltrials.gov/ct2/results?recrs=&cond=Niemann+Pick+C&term=&cntry=&state=&city=&dist=
https://medlineplus.gov/genetics/condition/niemann-pick-disease/
https://medlineplus.gov/genetics/condition/niemann-pick-disease/
https://rarediseases.org/rare-diseases/niemann-pick-disease-type-c/
https://fireflyfund.org/
https://nnpdf.org/
https://parseghianfund.nd.edu/
https://medlineplus.gov/genetics/
https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance/inheritancepatterns
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अ�स्थ म�ा प्र�ारोपण (Bone marrow transplantation) कुछ दुल�भ, जानलेवा बीमा�रयो ंको ठीक करने के िलए िकसी 
��� के अ�स्थ म�ा को प्रितस्थािपत करने की एक िचिक�ा प्रिक्रया है।  
 

 


