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बाल मानसिक स्ास्थ्य पेशेवरों को 
आनुवांसशकी के बारे में क्ा पता होना चाहहए

इस प्रकाशन का उद्देश्य मानससक स्ास्थ्य कदे  क्देत्र में प्ररैक्टिस करना या प्ररोफदे शनल ट्देननगं ददेना हरै और यह सामान्य लरोगों कदे  सलए नहीं हरै। व्यक्त की गई राय लदेखक 
की हैं और ज़रूरी नहीं कक वह संपादक या IACAPAP कदे  नवचारों का प्रनिननधित्व करें। यह प्रकाशन सलखनदे कदे  समय उपलब्ध वरैज्ाननक प्रमाणों पर आिाररि 
प्ररैक्टिस और बदेहिर इलाज कदे  बारदे में अच्दे सदे बिाना चाहिा हरै सजनका मूल्यांकन लदेखकों द्ारा ककया गया हरै और नए ररसच्च कदे  पररणाम कदे  रूप में बदल सकिा 
हरै। पाठकों करो उस ददेश कदे , जहाँ वह प्ररैक्टिस करिदे हैं, उस ददेश कदे  कानूनों और ददशाननददेशों कदे  अनुसार मरीज़ों में इस ज्ान करो लागू करनदे की ज़रूरि हरोिी हरै। 
हरो सकिा हरै कुछ ददेशों में कुछ दवाएं उपलब्ध ना हों और क्ोंकक सभी खुराकों और उनकदे  अनचाहदे प्रभावों कदे  बारदे में नहीं बिाया गया हरै इससलए पाठकों करो 
ककसी नवशदेष दवा की जानकारी कदे  बारदे में परामश्च करना चादहए। आगदे की जानकारी कदे  स्रोि कदे  रूप में या मुद्ों करो सुलझानदे कदे  सलए जुड़दे हुई ऑग्चनाइज़देशन, 
पक्लिकदे शंस और वदेबसाइट्स का हवाला ददया जािा हरै। इसका मिलब यह नहीं हरै कक लदेखक, संपादक या IACAPAP अपनदे कंटेंट या ससफ़ाररशों का समर्चन 
करिदे हैं, सजनका पाठकों द्ारा गंभीरिा सदे आंकलन हरोना चादहए। वदेबसाइट्स में भी बदलाव आ सकिदे हैं या उनका अस्तित्व समाप्त हरो सकिा हरै।
©IACAPAP 2016. यह करिएकटव कॉमन्स एट्ीब्ूशन नॉन-कमसश्चयल लाइसेंस कदे  िहि एक ओपन-एक्देस प्रकाशन हरै। अगर असली काम का ठीक सदे हवाला 
ददया गया हरो और उसका उपयरोग नॉन-कमसश्चयल हरो िरो नबना पूव्च अनुमनि कदे  ककसी भी माध्यम में उपयरोग, किस््ीब्ूशन और रीप्ररोिक्शन की अनुमनि हरै । इस 
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Jérôme Lejeune 
(1926–1994), 
a French 
pediatrician 
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discovered that 
the presence of all 
or part of an extra 
chromosome 21 
was the cause of 
Down syndrome.
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मानव शरीर की प्रत्येक कोशशका (लाल रक्त कोशशकाओ ं
को छोड़कर) में 23 जोड़ये गुणसूत्र होतये हैं।

गुणसूत्र ववरासत में वमलतये हैं: हर माता-पिता सये उनकये  
बच्चों को एक जोड़ा गुणसूत्र ववरासत में वमलता है। (ए) 
प्रत्येक गुणसूत्र DNA की एक टाइट कॉइल स्ट् ैंड सये 
बना होता है। कॉइल खुलनये सये (बी) जानये-िहचानये डबल-
हयेशलक्स आकर नज़र आता है। अगर हम DNA को एक 
मुड़ी हुई सीढी कये  रूि में चचपत्रत करतये हैं, शजसकये  पकनारये 
चीनी और फॉस्ये ट कये  अणुओ ंसये बनये हैं, और सीढी 
(सी) एडयेवनन (ए),थाइवमन (टी), गुआवनन (जी), और 
साइटोशसन (सी) नामक रसायनचों शजन्ें बयेस कहा जाता है, 
उसकये  द्ारा जुड़ये हैं- जो इटंरलॉक ियेयस्स बनाता है। सीढी 
की लंबाई कये  साथ इन बयेशसस कये  क्रम को DNAअनुक्रम 
कहा जाता है।

ई ब्ान्सकम्ब

पिछलये 20 वर्षों में, व्यवहाररक और आणववक आनुवंशशकी में प्रगवत होनये कये  द्ारा बाल और पकशोर 
मानशसक चचपकत्ा कये  क्येत्र में फायदा हुआ है। जब िहलये बाल मानशसक स्थिवतयचों कये  बारये में 

यह अंदाज़ा लगाया गया था पक यह ववकास कये  पकसी एक ववशयेर् अवथिा में “स्थिरता” या “प्रशीतक 
माँओ”ं (refrigerator mothers) जैसये मैकये वनज्म द्ारा हो सकता है, लयेपकन इन ववकारचों की 
िाररवाररकता और आनुवांशशकता की खोज नये इसये ववकास संबंधी मनोचचपकत्ा कये  जैववक आधारचों 
कये  खखलाफ बहस करनये कये  शलए कम व्यावहाररक बना ददया है। दसूरी तरफ़, अधधकांश चचपकत्कचों 
को प्राथवमक तौर िर मेंडयेशलयन वंशानुक्रम नामक शसगंल जीन िर आधाररत आनुवंशशकी शसखाई 
जाती है। क्चोंपक इस तरह कये  वन-जीन-वन-पडसऑड्सर वंशानुक्रम बाल मनोचचपकत्ा में अियेक्ाकृत 
दलु्सभ हैं, ऐसी धारणा है पक, मनोरोग आनुवंशशकी बाल मनोचचपकत्ा की स्थिवतयचों कये  कारणचों का 
िता लगानये कये  शलए ठीक सये प्रगवत नहीं कर रही है। वास्तव में, अगर बच्चों में ध्ान आभाव सपक्रयता 
ववकार(ADHD), ऑपटज्म, या बाइिोलर पडसऑड्सर इस शसगंल जीन कये  कारण होता, तो इसका अभी 
तक िता चल गया होता। इसकये  बजाय, बच्चों में होनये वालये मानशसक ववकार जपटल लक्णचों कये  प्रमुख 
उदाहरण हैं। एक जपटल लक्ण वह है जो सरल मेंडयेशलयन वंशानुक्रम का िालन नहीं करता है, बस्कि 
एक साथ काम करनये वालये कई जींस (जैसये कई तरह कये  वातावरण) कये  साथ जुड़ा हुआ है।

बाल मनोचचपकत्ीय आनुवंशशकी को समझनये में मदद कये  शलए, हम िहलये आनुवंशशकी की 
बुवनयादी अवधारणाओ ंका िररचय देंगये। यह एक संशक्प्त प्राइमर कये  रूि में ऐसये काम करयेगा जैसये 
माता-पिता सये बच्ये तक मानशसक स्ास्थ्य संबंधी समस्ाएं िहँुचती हैं। पफर हम प्रयोगशसद्ध तरीकचों 
सये िररवारचों की जाँच करनये कये  महत्व िर चचचा करेंगये शजससये िाररवाररक वातावरण और आनुवंशशकी 
दोनचों कये  बारये में िता लगाया जा सकये । पफर हम बताएँगये पक आनुवांशशकी में कौन सये ववधभन्न प्रकार 
कये  अध्यन हैं और उनकी व्याख्ा कैसये करनी चादहए। यह स्ाभाववक रूि सये हमें शसगंल जीन 
(मेंडयेशलयन) और िॉशलजीन (जपटल) पडसऑड्सस्स कये  बीच कये  अंतर िर चचचा कये  शलए लये जाता है। 
पफर हम चचचा करेंगये पक नैदावनक अभ्ासचों (clinical practice) में इन स्थिवतयचों कये  शलए कौन सये 
आनुवंशशकी जाँचें उियुक्त हैं और आनुवांशशकी कये  बारये में क्ा िरामश्स ददया जाना चादहए।

जमे्स वॉट्सन और फ्रां स्स्स 
क्रिक के ्स्रथ-्स्रथ मौरर्स 
सवल्कक्स को DNA की 
्सां रचन्र खोजने के लिए 

सचककत्स्र के क्ते्र में 1962 के 
नोबिे परुसक्रर ्स े्समम्रकनत 
ककय्र गय्र। जमे्स वॉट्सन 

और फ्रां स्स्स क्रिक ने DNA 
की ्सां रचन्र की खोज कै्स े

की इ्स ब्रर ेमें उनकी मजदे्रर 
कह्रनी देखने के लिए इमजे 
पर क्िक करें (20:54).

्य्र कोई ऐ्स्र शबद है लज्सके 
ब्रर ेमें आप नहीं ज्रनत ेहैं? 
्स्रम्रनय आनुव्रां लशक शबदों 

क्र वर्णन और इमजे खोजने के 
लिए सचत्र पर क्िक करें

https://str.llnl.gov/str/Branscomb.html
http://www.ted.com/talks/james_watson_on_how_he_discovered_dna
http://www.ted.com/talks/james_watson_on_how_he_discovered_dna
https://www.genome.gov/genetics-glossary
https://www.genome.gov/genetics-glossary
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आधारभूत आनुवांशिकी अवधारणाएं 

मनोचचपकत्ीय आनुवंशशकी की बुवनयादी धारणा है पक कोशशका कये  मध् में, 
डीऑक्सीराइबोन्ूक्लिक एशसड (DNA) मैसेंजर राइबोन्ूक्लिक एशसड (mRNA) में िररववत्सत हो 
जाता है, जो प्रोटीन में RNA (tRNA) कये  हस्तांतरण कये  माध्म सये राइबोसोम में बदल (transcribed) 
जाता है। प्रोटीन कोशशका का काय्स करतये हैं - न्ूरोटट् ांसमीटर कये  शलए ररसयेप्टस्स कये  रूि में काय्स करनये 
कये  शलए कोशशका खझल्ी (cell membrane) कये  अंदर और बाहर आता जाता है, जो कोशशका कये  
काय्स करनये कये  तरीकये  को बदलता है, और अन् बायोलॉशजकल प्रणाशलयचों आदद कये  शलए संदयेशवाहक 
कये  रूि में काय्स करता है। बायोलॉजी का मुख् शसद्धांत  है DNA ->RNA -> प्रोटीन, जो बाकी सभी 
असोशसएशन का आधार है शजसकये  बारये में हम चचचा करेंगये। क्चोंपक न्ूरॉन्स में प्रोटीन िहलये DNA में 
एक मूल कोड कये  रूि में शुरू होता है, शजससये न्ूरॉन्स फ़ंक्शन DNA कोड में िायी जानये वाली धभन्नता 
सये प्रभाववत हो सकता है। इसकये  अलावा, क्चोंपक प्रत्येक कोशशका में DNA, कम सये कम संरचना में, 
अवनवाय्स रूि सये न्ूक्लियोटाइड बयेस ियेयररगं का एक ही िैटन्स होता है ,शजसये  इन असोशसएशन को 
बनानये कये  शलए सीधये न्ूरॉन्स िर वनभ्सर होनये की ज़रूरत नहीं है। शरीर की पकसी भी कोशशका (हालाँपक 
सबसये ज़्ादा ब्लड शलम्ोसाइट्स या गाल/ स्ाइवरी एिीडरमल पटशु सये शलया जाता है) सये शलया 
गया DNA िूरये शरीर कये  DNA अनुक्रम कये  बारये में अंतर््सपटि प्रदान कर सकता है। अगर DNA कोड 
में िररवत्सन मनोचचपकत्ा की स्थिवत सये पकसी तरह संबंधधत है, तो उस बायोलॉशजकल शसस्म को 
समझनये में आसानी होगी शजसकये अन्दर वह स्थिवत है। 

एक अन् महत्विूण्स अवधारणा यहाँ स्पटि करना आवश्यक है पक हम बाल मनोचचपकत्ा 
में DNA की जांच क्चों करतये हैं। DNA माता-पिता सये बच्ये को वमलता है। DNA डबल सै्ण्डड्स 
मॉशलक्ूल है शजसका एक स्ट् ेंड माता और दसूरा स्ट् ैंड पिता का होता है। इनमें सये प्रत्येक स्ट् ैंड या 
क्रोमैपटड िर, न्ूक्लियोटाइड की सस्ट्गं्स होती हैं, शजनमें सये कुछ कायचात्मक इकाइयचों, या जीन का 
गुच्ा बनातये हैं, जो प्रोटीन कये  शलए कोड होता है। क्रोमैपटड कये  अन् भाग इटंट् येजयेवनक या इनकये  बीच कये  
जीन हैं। यये क्येत्र स्यं भी प्रोटीन कये  काय्स कये  शलए महत्विूण्स हो सकतये हैं, संभवतः अप्रत्क् रूि सये। दोनचों 
जीन और इटंट् येजयेवनक रीजन माता-पिता सये बच्ये तक िहुचंतये हैं। जीन कये  अक्सर दो रूि होतये हैं, शजन्ें 
अलील्स कहा जाता है। इसशलए, एक बच्ा एक एलील अिनये पिता सये और दसूरा अिनी माँ सये प्राप्त 
करता है। इसशलए, अगर पकसी जीन कये  उस ववशशटि एलील कये  साथ-साथ िररवार में होनये वालये ववशयेर् 
पडसऑड्सर का वनधचारण करना हो, तो ववशशटि जीन और ववशशटि पडसऑड्सस्स कये  बीच असोशसएशन की 
जाँच कर सकतये हैं। क्चोंपक एक व्यक्क्त को DNA का आधा भाग उसकी माँ सये और दसूरा भाग उसकये  
पिता सये वमलता है। इससये चचपकत्क और शोधकतचा ववशयेर् शसगंल जीन पडसऑड्सस्स कये  शलए ववशशटि 
वंशानुक्रम िैटन्स वनधचाररत करनये में सक्म हुए हैं। उदाहरण कये  शलए, हंपटगंटन कोररया जीनोम कये  ववशयेर् 
एररया में ववशशटि टट् ाई-न्ूक्लियोटाइड की संख्ा में ववस्तार होनये कये  कारण होता है(4p16.3)। गुणसूत्र 
का यह रीजन प्रत्येक आगामी िीढी में वबगड़तये लक्णचों कये  साथ अधधक ररिीट कये  संचय कये  कारण 
माता-पिता सये बच्ये को ववरासत में वमलता है। इस वंशानुक्रम िैटन्स कये  कारण, िहली बार हंपटगंटन सये 
ग्रस्त िररवारचों कये  इतहास की जाँच और योजना को जाननये कये  द्ारा फैवमलयेशलटी थिापित हुई थी (चचत्र 
A.13.1 दयेखें)। इसकये  बाद योग्य गुणसूत्र की खोज हुई, शजसकये  बाद उस रीजन में एक ववशयेर् जीन की 
िहचान की गई। ऊिर मुख् शसद्धांत में सही बताया गया है, यह हंपटगंटन  - जीन - हंपटगंटन  प्रोटीन 

एलील
एिीि जीन क्र एक 
वकैल्कपक रूप है (एक जोड़ी 
क्र एक ्सदसय) जो एक 
सवलशष्ट रिोमो्सोम पर एक 
सवलशष्ट जगह पर  लथित है। 
य ेडीएनए कोडडग अिग-
अिग िक्र कनर्र्णररत करत े
हैं जो म्रत्र-कपत्र ्स े्सां त्रनों 
को प्रररत हो ्सकत ेहैं। हर 
वयसति को प्रतयके जीन के लिए 
दो एिीि सवर्र्सत में समित े
हैं, एक म्रत्र ्स ेऔर दू्सर्र 
कपत्र ्स।े अगर दो एिी्क्स 
एक ज्ैस ेहैं तो वह वयसति 
उ्स जीन के लिए ्समरूप 
(homozygous) है। अगर 
एिीि लिन्न हैं, तो वयसति 
सवषमयगुमी (heterozygous)  
है। प्ररांपररक मेंडेलियन 
आनुवां लशकी में,
एिी्क्स डोसमनेंट य्र रर्ससे्सव 
हो ्सकत ेहैं। इ्स मोदेि ेतहत 
अगर कोई सवशेषत्र केव्रिके 
स्सगि जीन य्र ओगगेकनजम 
्स ेप्रि्रसवत होती है जो एक 
सवशेष िोक्स पर सवषमयगुी 
है - और जो एक डोसमनेंट और 
रर्ससे्सव एिीि कैरी करत्र 
है - वह डोसमनेंट फेनोट्रइप 
को वयति करगे्र। एिीि 
ओगगेकनजम के फेनोट्रइप 
में योगद्रन करत ेहैं, जो 
ओगगेकनजम की ब्रहरी उपलथिसत 
है। एिीि को एक जीन के 
एिीि के आर्रर पर.मजेर” 
और “म्रइनर” एिीि में 
सवि्रलजत ककय्र गय्र है जो 
जन्सां खय्र में ्स्स ेअसरक प्रए 
ज्रत ेहैं। अगर उनहें आब्रदी में 
1% ्स ेअसरक ब्रर देख्र ज्रत्र 
है, तो एिी्क्स को “्स्रम्रनय” 
म्रन्र ज्रत्र है। अनयथ्र, उनहें 
“दुि्णि” म्रन्र ज्रत्र है।
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कये  शलए कोड है जो हंपटगंटन कोररया कये  रोगजनन (pathogenesis) में एक भूवमका वनभाता है।

बाल मनोचिककत्सीय ववकारों की आनुवंशिकी
मेंडयेशलयन िैटन्स अधधकांश बाल मनोरोग ववकारचों कये  शलए शज़म्येदार नहीं है। इसकये  बजाय, 

बाल और पकशोर मानशसक ववकार तीन में सये एक हालातचों में आनुवांशशकी सये संबंधधत हैं, जो िरस्पर 
अनन् नहीं हैं: 

• कॉमन पडसीज़ - कॉमन वयेररएंट हाइिोथयेशसस 
• रयेयर वयेररएंट - कॉमन पडसीज़ हाइिोथयेशसस; और 

Image: U.S. National Library of Medicine

NAMING GENES
Genes are named by 
those who discover them 
and are frequently given 
colorful names, such as this 
situation where the gene is 
associated with Huntington 
Chorea, but the gene is 
spelled huntingtin. Genes 
are typically written in lower 
case lettering in italics.
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• जीन- एनवायरमेंट इटंरयेक्शन हाइिोथयेशसस।

क्चोंपक इनमें सये हर एक हाइिोथयेशसस चचपकत्ा और वैज्ावनक सादहत् सये उिजा है और इन 
सबका थोड़ा धभन्न र्पटिकोण है इसशलए हम उनमें सये हर एक की संशक्प्त समीक्ा करतये हैं। 

कॉमन किससीज़ - कॉमन वेररएंट हाइपोथेशसस
इस हाइिोथयेशसस में, बाल मनोचचपकत्ीय ववकार कई सामान् जीनचों/ वंशाणु कये  संचय कये  

कारण होतये हैं, शजनमें सये हर एक का बीमारी कये  लक्णचों िर मामूली प्रभाव होता है। इस हाइिोथयेशसस 
में, जीन/ वंशाणु शजन्ें अन्था स्ाभाववक रूि सये चुना जा सकता है, उन्ें जनसंख्ा में रखा जाता है 
क्चोंपक कुछ अन् वातावरणचों में और कुछ अन् जीनचों कये  संयोजन में वये लाभप्रद होतये हैं। जब ियचाप्त 
ररस्क एलील को एक साथ रखा जाता है, तो उनका संयुक्त प्रभाव बच्ये को एक ववशयेर् ववकार की 
ओर लये जाता है। इस हाइिोथयेशसस कये  शलए समथ्सन (Constantino et al, 2010) जैसये वनष्कर्षों सये 
वमलता है शजसनये मात्रात्मक माि का उियोग करकये  ददखाया पक ऑपटज्म वालये बच्चों कये  भाई-बहनचों में 
सबशसडंट् ोमल ऑपटसस्क लक्ण िाए जातये हैं। इसी तरह कये  तक्स  ADHD कये  शलए पकए गए हैं। इससये 
िता चलता है पक जीन का एक िाररवाररक एकत्रीकरण होता है जो व्यक्क्त को प्रभाववत करता है, 
लयेपकन पकसी एक व्यक्क्त में यह सबसये अधधक मात्रा में होता है। इस हाइिोथयेशसस कये  शलए समथ्सन 
चचपकत्ा और वैज्ावनक सादहत्  सये वमलता है शजससये  यये िता चलता है पक संयुक्त ववकारचों कये  संयुक्त 
आनुवांशशकीहोती है (जैसा पक हम नीचये “जुड़वां  अध्यन” और “जीनोम-वाइड जपटल ववशयेर्ता 
ववश्येर्ण”)। इसकये  साथ ही जब जीनोम-वाइड एसोशसएशन स्डीज़ (GWAS) की जाती है तो िता 
चलता है पक बाल मनोचचपकत्ीय ववकारचों कये  शलए प्रमुख प्रभाव वालये जीन कये  प्रभाव काफ़ी कम हैं।

रेयर वेररएंट - कॉमन किससीज़ हाइपोथेशसस

इस हाइिोथयेशसस का मानना है पक जनसंख्ा में सामान् मनोचचपकत्ीय ववकार दलु्सभ 
म्ूटयेशन कये  संचय सये जुड़ये हैं। इस हाइिोथयेशसस कये  प्रस्तावकचों का मानना है पक इन एक या कई दलु्सभ 
(1% सये कम फ्ीकुएंसी वालये एलील) म्ूटयेशन को अगर समान महत्विूण्स ववकासात्मक माग्स कये  साथ 
mein रख ददया जाए तो यह ऑगगेवनज्म को बाल मनोचचपकत्ीय अवथिा की तरफ़ लये जा सकता है 
(Hoffman & State, 2010)। एक स्थि िररवार में नए ववकार कये  लक्ण ददखनये िर इस मॉडल का 
ववकारचों को समझानये कये  बारये में मदद करनये कये  शलए पकया गया है। ऐसा इसशलए हो सकता है क्चोंपक, 
कई बार, DNA रयेप्लिकये शन और उसकये  बाद की वंशानुक्रम की प्रपक्रया सही नहीं होती है, शजसकये  
कारण जीन अनुक्रम में बदलाव होतये हैं जो माता या पिता सये बच्ये में िाररत होतये हैं। डये नोवो म्ूटयेशन 
की यह प्रपक्रया बच्ये को नए म्ूटयेशन िाररत करनये की अनुमवत दयेती है। रयेयर वयेररएंट-कॉमन पडसीज़ 
हाइिोथयेशसस में यह डी नोवो म्ूटयेशन संचय होनये िर समस्ात्मक बन जातये हैं। उदाहरण कये  शलए यह 
दलु्सभ वयेररएंट ऑपटसस्क िररवारचों में ज़रुरत सये ज़्ादा ददखतये हैं जहाँ एक शसगंल ऑपटसस्क व्यक्क्त 
होता है (तथाकधथत, “शसम्लियेक्स” िररवार) (Sebat et al, 2007)। क्चोंपक यये नए म्ूटयेशन हैं जो 
साथ में िाररत पकए जा सकतये हैं, और यह हर आगामी िीढी िर गहरा प्रभाव डाल सकतये हैं, शजससये  
जीन-िूल में उनकी एकाग्रता मज़बूत बनती है। अिनये चरम, दलु्सभ रयेयर म्ूटयेशन, मेंडयेशलयन लक्णचों कये  
जैसये काय्स कर सकतये हैं जो व्यक्क्त कये  प्रजनन करनये िर ववरासत में वमल सकतये हैं। 

जसीन- एनवायरमेंट इंटरेक्शन हाइपोथेशसस

इस हाइिोथयेशसस में, यह माना जाता है पक या तो सामान् वयेररएंट या दलु्सभ वयेररएंट(सबसये 
ज़्ादा िहलये वाला) कये वल एक बालचचपकत्ीय अवथिा की अधभव्यक्क्त को तभी प्रभाववत कर सकतये 
हैं अगर वये ऐसये वातावरण में हचों शजसमें उन ववशयेर् जीनचों को व्यक्त पकया जा सकये  थये और इसशलए 
वये हावनकारक हो सकतये हैं। जैसा पक नीचये बताया गया है, यह हाइिोथयेशसस कुछ समय कये  शलए 
आनुवंशशकी कये  शलए सयेन्ट्ल रहा है, लयेपकन वास्तव में मानव व्यवहार आनुवंशशकी सादहत् तब आया 
जब 2000 कये  शुरुआती दशक में कैसिी और मोपफट कये  जाँच-िररणामचों (human behavioral 
genetic literature) और महत्विूण्स दस्तावयेज़चों की एक शृंखला में इसये बताया गया (Caspi et 
al, 2002; Caspi  et al, 2003) शजसकये  अनुसार शजस तरह कये  वातावरण में एक बच्ये का िालन-

अगर आप वयवह्रररक 
आनुवां लशकी के ब्रर ेमें अपन्र 

ज््रन बढ़्रन्र च्रहत ेहैं, तो 
आप समने्सोट्र सवश्वसवद््रिय 
के मटै मकैगययू द््रर्र MOOC 
“म्रनव वयवह्रर क्र पररचय” 
में  न्रम्रां कन कर ्सकत ेहैं। 
यह प्रठ्यरिम 8 ्सपत्रह के 
दौर्रन 3-5 घां टे/ य्र ्सपत्रह 
करने की आवशयकत्र है। 
प्रठ्यरिम तक पहुँचने के 
लिए इमजे पर क्िक करें 
(इ्सके लिए पांजीकरर की 
आवशयकत्र है िकेकन यह 

मफ़ुत है)।

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2970737/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/20643309
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2993504/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/12161658
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/12161658
https://www.coursera.org/course/behavioralgenetics?authMode=login
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िोर्ण हुआ वह उसये उनकये  जीनोटाइि िर वनभ्सर करतये हुए बाद में होनये वाली वबमाररयचों कये  ज़्ादा 
जोखखम िर रखता है। वैसये तो इन वनष्कर्षों को रयेप्लिकये शन में अथिायी सफलता वमली है, और उन्चोंनये 
बाल और पकशोर मनोचचपकत्ा में एपिजयेनयेपटक्स और जीन एक्सप्रयेशन कये  तयेजी सये बढतये फ़ील्ड कये  
शलए नींव प्रदान की है। 

आगये कये  अनुभाग में, हम आनुवांशशकी अध्यन कये  प्रकारचों का वण्सन करेंगये शजनकये  बाल और 
पकशोर मनोचचपकत्ीय सादहत् में सामनये आनये की संभावना है और जो इन तीनचों हाइिोथयेशसस कये  
साथ जोड़येगा। 

सामान्य अध्ययन के ववभभन्न प्रकार और उनकी व्ाख्ा कैसे करें

यहाँ, हम चचपकत्ा और वैज्ावनक सादहत् में आनुवंशशक अध्यन कये  प्रकारचों का वण्सन 
करतये हैं और उन सवालचों कये  बारये में कुछ वववरण प्रदान करतये हैं शजन्ें वये संबोधधत करनये में सक्म हैं। 
“आनुवंशशक िरीक्ण कब उचचत है” अनुभाग कये  तहत हम ववशशटि नैदावनक आनुवंशशक िरीक्णचों कये  
बारये में जानकारी प्रदान करतये हैं।

पररवारों के अध्ययन (Family Studies)

आनुवंशशकी अध्यन का सबसये मौशलक प्रकार िररवारचों का अध्यन है। जैसा पक ऊिर 
उल्येख पकया गया है, DNA माता-पिता सये बच्ये तक िाररत पकया जाता है। इसशलए, शजन ववकारचों 
में वंशाणु/ शावमल हैं, वह िररवारचों में िाररत होनये चादहए। िाररवाररक अध्यन लगभग सभी बाल 
चचपकत्ीय की आनुवांशशकता की थिािना कये  शलए उियोगी रहये हैं। िाररवाररक अध्यन कये  शलए 
िररवार कये  कम सये कम दो, लयेपकन अक्सर तीन या उससये अधधक लोगचों सये जानकारी की आवश्यकता 
होती है, और यह वनधचाररत करनये कये  शलए  उस जानकारी का  ववश्येर्ण पकया जाता है पक पकसी लक्ण 
कये  दसूरचों की तुलना में कुछ ववशयेर् िररवारचों में होनये की अधधक संभावना है या नहीं। ज़ादहर है, पक 
माता-पिता सये बच्ये में DNA कये  अलावा और भी िाररवाररक संचरण हस्तांतरण होतये हैं। उदाहरण कये  
शलए संिधति, हालांपक यह िररवारचों में िाररत की जाती है लयेपकन यह आनुवांशशकी रूि सये हस्तांतररत 
नहीं होती। माता-पिता और उनकये  जीन कये  दोनचों वातावरणीय प्रभाव िाररवाररकता कये  शलए शज़म्येदार 
हैं। वास्तव में, व्यवहाररक आनुवंशशकी में, यह माना जाता है पक एक लक्ण कम सये कम तीन कारकचों 
सये प्रभाववत होता है, इसकये  प्रभाव वनम्न हैं:

• जींस (A),
• एक ववशयेर् वातावरण जो व्यक्क्त (E) को प्रभाववत करता है, और
• साझा पकया हुआ वातावरण (C) - जो इस बात का माि है पक िररवार में दो बच्ये एक 

जैसये कैसये होतये हैं, उनकी आनुवंशशक समानता कये  बावजूद। 

िाररवाररक अध्यनचों में, कोई भी साझा पकए हुए वातावरण (C) सये एपडपटव जयेनयेपटक्स (A) 
को अलग नहीं कर सकता है, क्चोंपक वये दोनचों िररवारचों में िाररत होतये आ रहये ववकारचों में योगदान करतये 
हैं। िाररवाररक अध्यनचों की एक सीमा इसशलए है पक, क्चोंपक वये िाररवाररकता थिापित तो कर सकतये 
हैं, लयेपकन जब तक ववशशटि आनुवंशशक माक्स रचों को मािा नहीं जाए या वातावरण को स्थिर ना रखा 
जाए तब तक वये आनुवांशशकता थिापित नहीं कर सकतये हैं (चचत्र A.13.2 दयेखें)। िररवारचों कये  अन्दर 
आनुवांशशकी एसोशसएशन द्ारा साझा पकयये हुए वातावरण को अलग करनये कये  शलए, हमें जुड़वां और 
अडॉप्शन अध्यन की आवश्यकता है।

जुड़वां और अिॉप्शन अध्ययन

जुड़वां और अडॉप्शन अध्यन ियचावरण या आनुवंशशक कारकचों या दोनचों को लगातार एक 
जैसा रख सकतये हैं (जुड़वां-अडॉिशन अध्यन कये  मामलये में)। अडॉिशन अध्यन अभी भी अियेक्ाकृत 
दलु्सभ हैं, लयेपकन उन वातावरणीय कारकचों में उल्येखनीय अंतर््सपटि प्रदान की है जो लक्णचों को प्रभाववत 
करतये हैं। अडॉप्शन अध्यन में, बच्चों का मूल्ांकन यह दयेखनये कये  शलए पकया जाता है पक क्ा वये अिनये 

पर य्ावरण क् प्रभ्व
वय्रवह्रररक आनुवां लशक 
अधधयनों में व्रत्रवररीय 
वयसति सवशेष वररएां ्स में न 
स्सफ्ण  ख्र्स व्रत्रवरर जो 
वयसति को प्रि्रसवत करत्र है 
बल्कक इ्समें मॉडि की ्स्ररी 
त्रकुटय्रुँ  िी श्रसमि होती हैं 
अक्द्तीय व्रत्रवरर क्र एक 
बहेतर म्रप प्रने के लिए 
ख्र्सतौर पर हमें ्सब्स ेजकटि 
कडज्रइन को देखन्र च्रक्हए 
ज्ैस ेकक जडुव्रां  बचच,े लज्सके 
ब्रर ेमें Boomsma et al  
(2002) में अच्े ्स ेवर्णन 
ककय्र गय्र है।

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/12415317
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/12415317
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चित्र A.13.2 एक पाररवाररक लक्षण में आनुवंशिकी और साझा ककया हुआ वातावरणसीय घटक दोनों िावमल हैं।

जन्म दयेनये वालये माता-पिता कये  समान हैं या अिनये अडॉिशन माता-पिता कये  समान। अगर बच्ये संयोग 
सये अिनये अडॉपटव माता-पिता सये कुछ ज़्ादा ही वमलतये जुलतये हैं तो यह साझा पकयये हुए वातावरणीय 
प्रभाव को दशचाता है। अडॉिशन अध्यन जबपक जुड़वां या िाररवाररक अध्यन की तुलना में कम 
है पफर भी असामाशजक व्यवहार और व्यक्क्तत्व कये  शलए साझा पकयये हुए वातावरणीय संगवत को 
बयेहतर तरीकये  सये प्रदशश्सत पकया है । हालाँपक, अडॉिशन अध्यन की कमी, जन्म दयेनये वालये माता-पिता 
कये  वयेररएबल्स को वनयंपत्रत करनये की कदठनाई को दशचाती है, जब शोधकतचा जन्म दयेनये वालये एक या 
एक सये अधधक माता-पिता कये  बारये में जानकारी प्राप्त करनये में असमथ्स होतये हैं (Alsobrook et al, 
2002)। 

अडॉिशन कये  अध्यन में वातावरण कये  असर को समझा जा सकता है, वहीं जुड़वां स्डीज़ में 
ियचावरण और बायोलॉशजकल वयेररयेंस कये  आधार िर एडीपटव जयेनयेपटक्स को व्यवस्थित रूि सये अलग 
पकया जा सकता है जुड़वां या तो अिनये सभी जींस (आइडेंपटकल या मोनोज़ायगोपटक पविन) या आधये 
जींस (फ्ये टरनल या डायज़ायगॉपटक) को साझा करतये हैं, जो आनुवांशशकी योगदानचों कये  शलए िहलये 
िरीक्ण कये  रूि में मोनोज़ायगोपटक (MZ) जुड़वाँ और डायज़ायगॉपटक (DZ) जुड़वाँ कये  बीच एक 
ववकार की समवतती दर की तुलना करनये की अनुमवत दयेता है। अगर कोई ववकार लगभग िूरी तरह सये 
जीन सये संबंधधत है, तो MZ जुड़वाँ बच्चों कये  बीच का अंतर DZ जुड़वाँ बच्चों सये दोगुना होगा, क्चोंपक 
MZ जुड़वाँ अिनये DNA सीकुएंस का 100% साझा करतये हैं जबपक DZ जुड़वाँ बच्ये औसतन कये वल 
50% साझा करतये हैं - यह समझा जा सकता है पक वबना आनुवांशशक डोवमनेंस, रयेटर बायस या अन् 
िरस्पर पक्रया कये  सबूत कये  वबना जयेनयेपटक्स एपडपटव हैं। दसूरी तरफ़, अगर जींस वबकुिल भी शावमल 
नहीं हैं, तो MZ और DZ जुड़वां कॉन्कडगेन्स दरें समान हचोंगी।

ऊिर सूचीबद्ध कॉमन वैररएंट-कॉमन पडज़ीज़ मॉडल कये  साथ जुड़वां पडज़ाइन का उियोग 
करकये  एपडपटव आनुवंशशक प्रभावचों का आंकलन करनये की भूवमका सबसये अधधक संगत है शजससये 
जुड़वां िॉिुलयेशन िर िड़नये वालये सभी आनुवंशशकी प्रभाव को मॉडल पकया जाता है। MZ जुड़वां की 
तुलना करकये  ववशशटि ियचावरणीय प्रभावचों का िरीक्ण करतये समय जुड़वां अध्यनचों सये आनुवंशशक 
प्रभावचों को वनयंपत्रत करनये में सक्म होनये का अवतररक्त लाभ होता है जो एक ववशयेर् लक्ण िर सुसंगत 
और असंगत हैं। इस स्थिवत में, डी नोवो म्ूटयेशन एक बड़ी भूवमका वनभा सकतये हैं, क्चोंपक ऐसा हो 
सकता है पक एक MZ जुड़वां संभवतः एक म्ूटयेशन को कैरी करये जबपक दसूरा वो म्ूटयेशन कैरी ना 
कर रहा हो (Ehli et al, 2012); शजससये रयेयर वयेररएंट- कॉमन पडसऑड्सर हाइिोथयेशसस का समथ्सन 

एक सम्न जुड़व्ं होने की संभ्वन् 
कर् है इसके ब्र ेमें ज्नने के ललए 
एक वीडडरो ककलप तक पहंचने के 
ललए चचत्र पर ककलक करें(7:02)

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3449078/
https://www.youtube.com/watch?v=MtEdP267TZ0
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आनुव्ंलिकी (Heritability) म्पन्
हेररटेसबलिटी को जनेेकटक वरेरएां ्सक्र अकनलचित क्ररर म्रन्र ज्रने व्रि्र फेनोट्रइकपक वरेीयें्स के अनुप्रत के रूप में पररि्रकषत ककय्र ज्र 
्सकत्र है| “हेररटेसबलिटी एक आुँकड़्र है जो जन्सां खय्र पर अिग-अिग प्रक्रर ्स ेि्रगयू होत्र है केवि एक वयसति य्र कक्सी कनलचित सवशेषत्र 
के एक िक्र पर नहीं। ह्रई हेररटेसबलिटी क्र अथ्ण है कक आनुव्रां लशक क्ररक एक सवशेष ्समय में एक सवशेष जन्सां खय्र में एक सवशेष िक्र 
को कदख्रने के लिए देयत्र में बहत असरक बदि्रव के लिए लजममदे्रर हैं। इ्सक्र मतिब यह नहीं है कक आनुवां लशक क्ररक कक्सी एक वयसति 
में उ्स िक्र के होने के क्ररर में एक प्रमखु ियूसमक्र कनि्रत ेहैं ‘(रटर एट अि, 2006)।

0.30 ्स ेनीच ेकी हेररटेसबलिटी को िो, 0.30 ्स े0.60 तक मॉडरटे,और 0.60 ्स ेज़्रद्र को ह्रई म्रन्र ज्रत्र है। उद्रहरर के तौर पर 
हेररटेसबलिटी बसुधिमत््र  0.45 ्स े0.75 तक और ब्रइपोिर कड्सऑड्णर के लिए 0.85 होती है। MZ और DZ ्सह्सां बांरों के ्सां खय्रतमक अां तर 
क्र दो ब्रर उपयोग करके आनुव्रां लशकत्र क्र अनुम्रन िग्रय्र ज्र ्सकत्र है। उद्रहरर के लिए, बचचों में ऑब्ससे्सव-कमपिस्सव स्समपटम्स 
के अधययन में मिे MZ क्विन्स के बीच ्सह-्समबनर 0.51 थ्र जबकक मिे DZ क्विन्स के बीच क्र ्सह-्समबनर 0.34 थ्र, लज्स्स े0.34 क्र 
हेररटेसबलिटी क्र अनुम्रन िग्रय्र गय्र [2(rMZ-rDZ)=2(.51-.34)] (Hudziak et al, 2004). इ्स उद्रहरर की तरह अ््सर MZ 
कॉनकोरडें्स रटे कहीं न्र कहीं DZ क्विन कॉनकोरडें्स रटे के बीच है। इ्स लथिसत में, एकडकटव जनेेकट््स  और ्स्रझ्र ककय्र हआ व्रत्रवरर 
दोनों श्रसमि हैं। शोरकत्र्णओ ंने प्रतयके जड़ुव्रां  के योगद्रन क्र अनुम्रन िग्रने के लिए ्सां रचन्रतमक ्समीकरर मॉडलिग (structural 
equation modeling) क्र उपयोग ककय्र, जो म्रनत्र है कक योग्रतमक आनुवां लशकी और ्स्रझ्र व्रत्रवरर अपररमये  य्र अवयति  हैं जो 
डेट्र के आर्रर पर उनके बीच ्सां बांरों को सवशेषत्र देत ेहैं।
(्समीक््र के लिए Rijsdijk & Sham, 2002 देखें

होता है। हालाँपक, यह अत्धधक हयेररटयेबल पडसऑड्सस्स कये  शलए दलु्सभ है। जुड़वां अध्यन का उियोग 
जेंडर कये  प्रभाव और जानकारी दयेनये वालचों कये  झुकाव जैसये अधधक जपटल प्रश्चों का मूल्ांकन करनये कये  
शलए भी  पकया जा सकता है। जडु़वां कये  अन् फायदचों कये  शलए, Boomsma et al (2002) दयेखें।

कैं िसीिेट जसीन स्टिसीज़

जब िाररवाररक अध्यन िाररवाररकता वनधचाररत कर दें और जुड़वां या अडॉिटयेशन अध्यन 
हयेरीटयेवबशलटी वनधचाररत कर दें तो ररसच्सर जाँच कर सकतये हैं पक इन में वास्तव में कौन सये जींस शावमल 
हैं। इनमें जो जींस शावमल हैं उनको उजागर करनये सये हमें  ववशयेर् फये नोटाइि में शावमल ववशयेर् शारीररक 
मागषों की जाँच, इलाज और उसकी रूिरयेखा बनानये में सक्म करतये हैं। ववशयेर् फये नोटाइि में शावमल 
ववशयेर् शारीररक मागषों कये  शलए यह ववशशटि है। इसये कैं डीडयेट जींस अध्यन कहा जाता है

शजसका मानना है पक पकसी कारण सये जींस एक फये नोटाइि में शावमल हैं। एक उतृ्टि उदाहरण 
डोियेमीन ररसयेप्टर D4 (DRD4) जीन है, जैसा पक उसकये  नाम सये ही स्पटि है पक वह डोियेमीन ररसयेप्टर 
कये  सबटाइि D4 कये  कोड्स को बदलता है। DRD4 जीन में इससये जुड़ये कई शसगंल नू्क्लियोटाइड 
िॉलीमोपफशसस्म (SNPs) हैं और एक साइट भी है शजसमें टैंडम ररिीट्स (VNTR) कये  वयेररएबल नम्बस्स 
हैं। यह VNTR, जो DRD4 जींस कये  7- ररिीट सीकुएंस हैं, इन्ें अटेंशन डयेपफशसट / हाइिरएस्टिववटी 
पडसऑड्सर (ADHD) कये  शलए अक्सर दयेखा गया है।

हालाँपक जांचकतचाओ ं नये सबसये िहलये ADHD की डोिामाइन हाइिोथयेशसस कये  कारण 
डोिामाइन जीन की जांच शुरू की थी जो पक अवनवाय्स रूि सये, क्लिवनकल जाँच िररणामचों सये शुरू 
हुआ जब यह दयेखा गया पक ADHD कये  उिचार कये  शलए उियोग की जानये वाली दवाओ ं (यावन, 
साइकोसस्म्ुलेंट्स) कये  अिनये मयेकये वनज्म में सये एक कये  रूि में डोिामाइन री-अिटयेक अवरोधक होता 
है। इसशलए, डोिामाइन ररसयेप्टर जीन को कैं डीडयेट्स कये  रूि में खोजा गया और वये ADHD कये  साथ 
जुड़ये िाए गए। ववकास कर रहये कैं डीडयेट्स का जीन रीजन को िहचाननये कये  शलए एक अन् तरीका 
ज्ात आनुवंशशक िररवत्सनचों कये  साथ ियेपडग्री का उियोग करना है जो इसमें शावमल हो सकतये हैं। एक 
कैं डीडयेट जीन कये  शलए एक अवंतम माग्स शलकंये ज या जीनोम-वाइड एसोशसएशन अध्यन (GWAS, 
शजसकये  बारये में नीचये बताया गया है) कये  िररणामचों की जांच करना और संभाववत “दहट्स” चुनना है। 

दभुचाग्य सये, कैं डीडयेट जीन अध्यन को कई कदठनाइयचों का सामना करना िड़ता है। सबसये 
ज़्ादा इन अध्यनचों में रयेप्लिकये शन की कमी है। एक जनसंख्ा कये  कई महत्विूण्स जाँच िररणामचों 
को अन्चों में दोहराया नहीं गया है। इनमें सये कुछ ववशयेर् जनसंख्ा कये  भीतर ररस्क एलील कये  साियेक् 
ववतरण (relative distribution कये  कारण हो सकतये हैं - शजसका मतलब है पक एलील फ़ीक्ेंसी, 

SNPs
एक स्सगि नययूक्ियोट्रइड 
पोिीमोर्फजम, य्र SNP 
(“लसनप” की तरह उचच्ररर 
ककय्र गय्र), DNA ्सीकुएां ्स 
के ्स्रथ एक स्सगि 
नययूक्ियोट्रइड में अां तर है। 
्योंकक SNPs िोगों के बीच 
लिन्न होत्र है, उनहें जीनोम के 
्स्रथ लिन्नत्र के स्ोत के रूप 
में उपयोग ककय्र ज्र ्सकत्र 
है। इ्स प्रक्रर, यह प्रतीत 
होत्र है कक म्रनव जीनोम के 
्स्रथ िगिग 10 समलियन 
SNPs हैं। शोरकत्र्ण जीनोम 
के ि्रगों को “टैग” करने के 
लिए इन SNPs क्र उपयोग 
करत ेहैं। जब एक SNP 
जीन के अां दर होत्र है, तो उ्स 
SNP में लिन्नत्र एक म्रक्ण र 
हो ्सकती है जो उ्स जीन को 
बीम्ररी ्स ेजोड़ ्सकती है। 
जब व ेएक जीन ्स ेब्रहर होत े
हैं, तो उनहें अ््सर लिकेज 
कडस्सकपलिकरियम के म्रधयम 
्स ेजीन के क्रययों के ्स्रथ 
्सह्सां बधि ककय्र ज्रत्र है, यह  
शबद बत्रत्र है कक दो म्रक्ण रों 
को एक दू्सर ेके ्स्रथ सवर्र्सत 
में कै्स ेप्र्रपत ककय्र ज्रन्र 
च्रक्हए। किी-किी ए्सएनपी 
को उचच लिकेज अ्सम्रनत्र 
में कह्र ज्रएग्र,(ह्रई LD), 
लज्सक्र अथ्ण है कक उनहें 
असरक्रांश ि्रग के लिए,एक  
दू्सर ेके लिए प्रसतथि्रकपत 
ककय्र ज्र ्सकत्र है ्योंकक 
व ेएक दू्सर ेके ्स्रथ बहत 
असरक ्सह्सां बधि होत ेहैं।

http://adai.washington.edu/confederation/2008readings/Hill_rutter-2006-gxe.pdf
https://academic.oup.com/bib/article/3/2/119/181732
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जावत, भौगोशलक क्येत्र कये  अनुसार अलग-अलग होतये हैं। SNPs की यह ववशयेर्ता जनसंख्ा स्तरीकरण 
को जन्म दये सकती है - एक ववकार कये  साथ कये वल एक एलील जडु़ा होता है क्चोंपक उि-जनसँख्ा में 
एलील और ववकार दोनचों अधधक सामान् हैं। इसकये  अलावा, क्चोंपक एक बार में कये वल एक SNP का 
िरीक्ण पकया जाता है, इसशलए अगर िूरये जीनोम का िरीक्ण पकया जा रहा हो तो इसका िता चलनये 
की ज़्ादा संभावना है। कई कैं डीडयेट जीन टयेस््स िूरये जीनोम में तुलना कये  शलए करयेक्शन की प्रपक्रया 
को िूरा नहीं कर िातये। फलस्रूि, कई शोधकतचा कये वल कैं डीडयेट SNPs का िरीक्ण करना िसंद 
करतये हैं जो िूरये जीनोम अप्रोच जैसये पक शलकंये ज या GWAS अध्यन सये प्राप्त पकए गए हैं।

शलकेंज अध्ययन (Linkage Studies)

शलकंये ज अध्यन मोलयेकू्लर जयेनयेपटक्स का वो िहला प्रारूि था जो िूरये जीनोम को खोजनये 
और यह वनधचाररत करनये में सक्म था पक गुणसूत्र िर कहाँ एक बीमारी ठहर सकती है। शलकंये ज 
अध्यनचों में यह दयेखनये कये  शलए जांच की जाती है पक जीनोम कये  कुछ दहस्चों को ववकार कये  साथ अलग 
पकया गया है या नहीं; ियेपडग्री कये  कम सये कम 2 सदस्चों, वैसये तीन या अधधक को ज़्ादा शयेष्ठ माना 
जाता है। शलकंये ज कये  शलए वंश द्ारा िहचानये जानये का ववचार महत्विूण्स है -  DNA कये  ववशशटि अंशचों का 
मयेल जो एक ववकार कये  साथ-साथ ववरासत में वमला है। DNA कये  इन अंशचों कये  बीच की दरूी की जाँच 
करकये , एक दसूरये सये माक्स स्स की ववशयेर् दरूी और एक िररवार कये  सदस्चों कये  बीच प्रस्ताववत आनुवंशशक 
सम्बन्चों कये  िुनः संयोजन की संभावना कये  द्ारा िूरये जीनोम सै्कन को जीनोम-वाइड एसोशसएशन 
अध्यन कये  शलए आवश्यक माक्स रचों की छोटी संख्ा कये  साथ अियेक्ाकृत छोटये सैंिल आकारचों में 
आयोशजत पकया जा सकता है। शलकंये ज अध्यन का एक नुकसान यह है पक गुणसूत्र िर स्पयेशल 
रयेज़ोलू्शन बहुत हाई नहीं है, इसशलए शलकंये ज िीक जो एक पफ़नोटाइि कये  साथ एक महत्विूण्स 
जुड़ाव को दशचाता है, उसकये  नीचये कई जींस हो सकतये हैं। पफर भी, शलकंये ज आगये कये  अध्यन कये  शलए 
कैं डीडयेट जींस का िता लगानये कये  शलए एक महत्विूण्स उिकरण रहा है।

जसीनोम- वाइि एसोशसएिन स्टिसीज़ (GWAS)

अियेक्ाकृत सस्तये चचि आधाररत प्रौद्ोक्गपकयचों कये  आगमन कये  साथ शलकंये ज अध्यनचों में थोड़ी 
क्गरावट आई है जो एक बार में हज़ारचों या लाखचों सामान् SNPs का सैम्पल लयेतये हैं। GWAS इन 
सामान् SNPs को जीनोम में टैग कर सकता है और एक साथ लाखचों एसोशसएशन िरीक्णचों का 
अध्यन कर सकता है। क्चोंपक सांख्ख्कीय वनयंत्रण (statistical controls) जीनोम भर में कई 
तुलनाओ ंका ध्ान रखतये हैं, बड़ये सैम्पलचों को जुड़ावचों का िता लगानये कये  शलए ियचाप्त शक्क्त प्राप्त करनये 
की आवश्यकता होती है। यहाँ तक पक बड़ये सैम्पलचों और कड़ये सांख्ख्कीय वनयंत्रणचों कये  साथ भी, 
GWAS दहट्स को दोहरानये में मुश्किल हुई है। उदाहरण कये  शलए, चाइल्डहुड ADHD में ददखाया गया 
है पक उनमें एपडपटव आनुवांशशक फैटिस्स हैं जो जुड़वां अध्यन में 70% वयेररएंस कये  शलए शज़म्येदार हैं 
लयेपकन 1.2 लाख SNPs और लगभग 10,000 व्यक्क्तयचों का उियोग करनये वालये एक हाशलया मयेटा-
ववश्येर्ण में कोई आनुवांशशक दहट्स नहीं िाया गया (Neale et al, 2010)। शजसकये  अनुसार लम्बाई, 
वज़न और डायवबटीज़ जैसये अन् उच् आनुवंशशकी लक्णचों कये  आसानी सये िाररभापर्त होनये वालये 
फये नोटाइि होनये कये  बावजूद GWAS में असोशसएपटड जीन को खोजनये कये  शलए और भी बड़ये सैम्पलचों 
की आवश्यकता होती है। GWAS का उियोग करकये  प्रमुख प्रभाव वालये जींस को खोजनये में ववफलता 
कॉमन पडसऑड्सर-कॉमन वयेररएंट हाइिोथयेशसस कये  साथ सुसंगत है लयेपकन क्चोंपक रयेयर वयेररएंट को 
GWAS सये बाहर रखा गया है, इसशलए ज़रूरी नहीं है पक इस तरह कये  जाँच-िररणाम आवश्यक रूि 
सये रयेयर वयेररएंट हाइिोथयेशसस का खंडन करतये हचों। जब कॉिी नम्बर वयेररएशंस (जो कैटलॉग पकए गए 
रयेयर वयेररएंट का एक संग्रह है शजन्ें माइक्रोएरये चचप्स िर शावमल पकया जा सकता है)को िूरये जीनोम 
अध्यनचों में शावमल पकया गया तो ADHD, ऑपटज्म और अन् पडसऑड्सस्स कये  शलए दलु्सभ प्रकार कये  
जाँच-िररणाम सामनये आए हैं। 

जसीनोम-वाइि कॉम्पे्क्स ट्टे एनाशलशसस (GCTA)

िूरये जीनोम डयेटा का उियोग करनये का एक वैकस्पिक तरीका सीधये जीन कये  एपडपटव प्रभावचों 
की जाँच करना है। जीनोम-वाइड कॉम्लियेक्स टट् येट एनाशलशसस अियेक्ाकृत एक नई िद्धवत है, जो 
अवनवाय्स रूि सये बड़ये सैम्पल्स लयेती है और सभी व्यक्क्तयचों कये  बीच मािये गए SNPs सये लयेकर एलील्स 
कये  बीच सहसंबंधचों की एक आनुवांशशक समानता मैपटट्क्स बनाती है। व्यक्क्तयचों कये  बीच मािये गए 

मोलेकरयूलर जेनेटिकस
आनुव्रां लशकी की वह श्रख्र 
जो मोिे् ययूिर िवेि पर 
आनुवां लशक ्स्रमग्ी की ्सां रचन्र 
और गसतसवसर पर प्रक्रश 
ड्रिती है।

िेंडम ररपीि्स के वेररएबलस 
नमबसया (VNTRs)

VNTRs जीनोम के ि्रग 
हैं जह्रुँ  DNA के ्सगेमेंट््स 
होत ेहैं जो ररपीट होत ेहैं। य े
्सगेमेंट््स वयसतियों के बीच लिन्न 
हो ्सकत ेहैं, जो उनहें जनेेकटक 
वरेरएसबलिटी के म्रक्ण ्स्ण बन्रत्र 
है।

को- सेग्ीगेिन

करीबी जडे़ु जीं्स और 
आनुवां लशक म्रक्ण रों के लिए 
प्रवसृत् एक ्स्रथ सवर्र्सत में 
समिी है।

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2928252/
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आनुवांशशक समानता कये  स्तर का उियोग करकये  और लक्णचों की अधभव्यक्क्त की संभावना सये इसकी 
तुलना करकये , शोधकतचा पकसी ववशयेर् बच्ये की मनोचचपकत्ीय स्थिवत की हयेररटयेवबशलटी की सीधये 
जाँच कर सकतये हैं। GCTA को िारंिररक जुड़वां िद्धवतयाँ (~ 3000) की तुलना में बड़ये आकार कये  
सैम्पलचों की आवश्यकता होती है, और बचिन में होनये वालये पडसऑड्सस्स कये  शलए GCTA अनुवांशशकता 
सये लयेकर जुड़वां अनुवांशशकता का मौजूदा तुलनात्मक अनुमान ददखाता है पक िारम्पररक जुड़वां 
मॉडल्स की तुलना में GCTA का मूल्ांकन कम है (Trzaskowski et al, 2013)। पफर भी, जुड़वां 
कये  सैम्पलचों की आवश्यकता कये  वबना GCTA (या ववकशसत पकए जा रहये अन् तरीकचों) कये  माध्म सये 
सीधये आनुवांशशकता की जांच करनये की क्मता एक रोमांचक ववकास है। GCTA अध्यन कॉमन 
पडसऑड्सर-कॉमन वयेररएंट हाइिोथयेशसस िर बना है और उसये र्ढता सये समथ्सन दयेता है।

एकपजेनेकटक्स

एपिजयेनयेपटक्स मनोचचपकत्ीय आनुवंशशकी कये  शलए एक अवतररक्त र्पटिकोण प्रदान करता 
है। इसका शाब्दिक अथ्स “आनुवंशशकी कये  बाहर” है, एपिजयेनयेपटक्स का उियोग िहली बार जीनोम 
में आनुवंशशक िररवत्सनचों का वण्सन करनये कये  शलए पकया गया था जो DNA शृंखला में िररवत्सन सये 
संबंधधत नहीं हैं। इन बदलावचों में DNA मयेधथलयेशन (शजसमें मैधथल ग्रुि [CH3] को जीन कये  काय्सिद्धवत 
कये  साथ जोड़तये हुए साइटोशसन-गुआवनन बयेस िर रखा गया है) या दहस्ोन डीएसीटीलयेशन (शजसमें 
एक अशसटल ग्रुि[COCH3] को  दहस्ोन कॉम्लियेक्स सये हटा ददया गया है) कये  बदलाव शावमल हो 
सकतये हैं, जो DNA की अधभव्यक्क्त को बदल दयेतये हैं। हालाँपक, एपिजयेनयेपटक्स का मतलब जीनोम में 
ऐसये पकसी भी बदलाव सये है जो DNA संरचना में बदलाव तो नहीं करता है लयेपकन जीन अधभव्यक्क्त को 
बदल सकता है। जैसा पक ऊिर बताया गया है, DNA सीकुएंस की जाँच उन एलील्स में वयेरीयेंस को 
उजागर करती है जो प्रोटीन को प्रभाववत कर सकतये हैं। जैसा पक ऊिर बताया गया है प्रोटीन कोशशका 
(cell) का काम करतये हैं। ऐसये में, गुणसूत्र िर एलील कये  बनये होनये कये  बावजूद जीन अधभव्यक्क्त में जो 
बदलाव होतये हैं उनकये  बदलये हुए न्ूरोनल फ़ंक्शन कये  साथ जुड़ये होनये की संभावना होती है। लयेपकन, 
एपिजयेनयेपटक्स कये  शलए एक चुनौती यह है पक, जीन संरचना कये  वविरीत, जो कोशशका की जाँच होनये कये  
बावजूद एक समान है, लयेपकन जीन की अधभव्यक्क्त में कोशशका कये  प्रकार द्ारा बदलाव होता है। इस 
प्रकार, हो सकता है बकल म्ूकोसा में एक ववशयेर् जीन की अधभव्यक्क्त या एक ियेररफ़ये रल शलम्ोसाइट 
एक बच्ये कये  मनोचचपकत्ीय फये नोटाइि (child psychiatric phenotype) कये  शलए मप्स्तष्क कये  
क्येत्र में उस जीन की अधभव्यक्क्त का प्रवतवनधधत्व ना करये। हालाँपक ऐसये कुछ सबूत हैं शजनसये िता 
चलता है पक एक संकये त में ियचाप्त ियेररफ़ये रल पटशू हो सकतये हैं जो बच्चों की मनोचचपकत्ीय स्थिवतयचों 
कये  शलए मप्स्तष्क कये  बाहर एपिजयेनयेपटक्स को उियोगी बनातये हैं। यह एक ऐसा क्येत्र है शजसमें शोध होता 
रहता है और इसकी सीमा कये  बावजूद एपिजयेनयेपटक्स कये  बारये में शोध तयेज़ी सये बढ रहा है क्चोंपक DNA 
संरचना कये  बजाय जीन अधभव्यक्क्त को बदलनये का ववचार एकउत्ुकता वववरण प्रदान करता है पक 
कैसये जीन और वातावरण एक दसूरये िर िरस्पर प्रभाव डाल सकतये हैं। इस बारये में और अधधक जाननये 
कये  शलए, कृिया एपिजनयेपटक्स क्ा है? कये  बारये में नयेस कैरी द्ारा उतृ्टि और मनोरंजक व्याख्ान दयेखें।

जसीन x वातावरण की परस्पर करिया (Gene x Environment (GxE) Interplay)

मैं जीन x एनवायरमेंट इटंरलिये शदि का उियोग इसशलए करता हँू क्चोंपक आनुवंशशक प्रभाव 
न कये वल वातावरण द्ारा संचाशलत होतये हैं, बस्कि उनकये  साथ सीधये संबंध भी बना सकतये हैं। उदाहरण 
कये  शलए, GxE में िरस्पर सम्बन् हो सकतये हैं जो एक ववशयेर् आनुवांशशक लक्ण की अधभव्यक्क्त की 
सम्ावना बतातये हैं पक वह जीन एक ववशयेर् वातावरण में प्रवयेश करयेगा जो बदलये में, फये नोटाइि की 
अधभव्यक्क्त को और भी अधधक उियुक्त बनाता है। िररवारचों में यये GxE की िरस्पर पक्रया हमारी समझ 
सये कहीं अधधक सामान् है। 

बहुत समय िहलये ही यह िता चल चुका है पक जीन और वातावरण एक दसूरये कये  साथ िरस्पर 
पक्रया करतये हैं। कुछ मायनचों में, GxE की िरस्पर पक्रया प्राकृवतक चयन की नींव है। वये ऑगगेवनज्म 
शजनकी जीनोटाइपिक अधभव्यक्क्त उन्ें उस वातावरण में जीववत रहनये की अनुमवत दयेती है शजसमें 
उन्ें रखा गया था और जहाँ वये प्रजनन कर सकें गये और अिनये जीन को अगली िीढी को िाररत कर 
सकें गये। एल्मर हाय, जो िौधचों कये  एक महान आनुवंशशकीववद ्(geneticist) थये, वये यह अच्ये सये जानतये 
थये क्चोंपक उन्चोंनये गेंहँू की बाशलयचों को ववकशसत करनये का प्रयास पकया था। उन्चोंनये िहचाना पक जो 
ववरासत में वमला था वह वातावरण कये  प्रभाव कये  शलए प्रवतपक्रया है - शजसकये  साथ कुछ गेंहँू की बाशलयाँ 

एडपजेनेटिकस
यह शबद जीन अलिवयसति में 
आनुवां लशक बदि्रव को ्सां दर्ित 
करत्र है जो अां तर्नक्हत DNA 
्सीकुएां ्स में बदि्रव नहीं करत्र 
है; कफनोट्रइप में होने व्रि्र एक 
बदि्रव जो जीनोट्रइप में बदि्रव 
के सबन्र होत्र है। दू्सर ेशबदों 
में, यह कोशकीय और श्ररीररक 
फेनोट्रइकपक िक्रों की लिन्नत्र 
को ्सां दर्ित करत्र है जो ब्रहरी 
य्र व्रत्रवररीय क्ररकों के क्ररर 
होत्र हैं जो DNA ्सीकुएां ्स में 
बदि्रव के क्ररर होने व्रि े
वरेरएशां्स के बज्रय जीं्स को 
ऑन और ऑफ लसवच करत ेहैं 
और इ्स ब्रत पर प्रि्रव ड्रित े
हैं कक कोलशक्रएुँ  जीं्स को कै्स े
्समझती हैं।

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3914760/
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गीलये वातावरण में ववकास कर िाती हैं और अन् शुर्क वातावरण में। इस अवधारणा में एक ववशयेर् 
एलील ना तो अच्ा है और ना बुरा या ना तो फ़ायदयेमंद है और ना जोखखम भरा है, बस्कि एक एलील 
वातावरण िर वनभ्सर रहतये हुए इनमें सये कुछ भी हो सकता है - जो GxE अध्यन की नींव रखता है। 

मनोचचपकत्ीय आनुवांशशकी का क्येत्र ववशशटि कारक एलील खोजनये कये  ववचार सये  आकृटि 
हो गया। जब यह आसानी सये उजागर नहीं हो िाए तो कुछ शोधकतचाओ ंनये वातावरण कये  अध्यन 
को ववशयेर् जोखखम वालये एलील कये  प्रभावचों कये  मध्थि कये  रूि में बदल ददया। एक उदाहरण कये  रूि 
में, कैसिी, मोपफट और उनकये  सहयोक्गयचों द्ारा पकए गए शोध सये िता चला है पक न्ूरोटट् ांसमीटर-
मयेटाबोलाइशजगं एंज़ाइम मोनोमाइन ऑक्सीडयेज़ A (MAOA) जीन का एलील उन व्यक्क्तयचों कये  बीच 
वयस्क असामाशजक व्यवहार का जोखखम बढा दयेता है शजन्चोंनये बचिन में कदठनाइयचों का अनुभव 
पकया था (कैसिी एट अल, 2002)। इसी तरह, उन्चोंनये यह भी ददखाया पक सयेरोटोवनन टट् ांसिोट्सर 
जीन (5HTTLPR) कये  एक एलील नये उन व्यक्क्तयचों में वयस्क अवसाद (adult depression) का 
खतरा बढा ददया शजनकये  साथ बचिन में दवु्य्सवहार हुआ था (कैसिी एट अल, 2003)। वैसये तो मयेटा-
ववश्येर्णचों नये इन प्रभावचों िर संदयेह पकया है, लयेपकन GxE कये  िरस्पर पक्रया की अवधारणा पिछलये 10 
वर्षों में मनोचचपकत्ीय आनुवंशशकी में सबसये आगये रही है। वास्तव में, इस स्तर िर प्रकृवत व िररिोर्ण 
कये  िुरानये प्रश् का सही  उतिर ददया गया है। इसकये  अनुसार लगभग हमयेशा प्रकृवत व िररिोर्ण बच्ये कये  
मानशसक स्ास्थ्य फये नोटाइप्स की अधभव्यक्क्त कये  शलए काम करतये हैं। 

बाल और ककशोर की मनोरोग िमस्ाएं वंशानुगत मानी जाती हैं

 लगभग सभी बाल और पकशोर सामान् मनोचचपकत्ीय स्थिवतयचों या उनकये  संबंधधत रचना 
में आनुवंशशक घटक िाए गए हैं। हालाँपक इस तरह का ठोस बयान दयेना थोड़ा अजीब हो सकता है, 
लयेपकन DSM-5 कये  बचिन कये  ववकार खंड में एक भी स्थिवत    नहीं है जहाँ आनुवंशशकता की जाँच 
की गयी हो और उसमें एक प्रत्क् आनुवांशशकी घटक ना वमला हो। संबंधधत रचनाओ ंकी प्रासंक्गकता 
को ववघटनकारी मनोदशा ववकार(पडसरिपटव मूड पडसरयेगुलयेशन पडसऑड्सर) (disruptive mood 
dysregulation disorder) कये  नए DSM-5 शयेणी द्ारा चचपत्रत पकया गया है—शजसका िरीक्ण 
जुड़वां या GCTA पडज़ाइन में नहीं पकया गया है—लयेपकन चचड़चचड़ािन और ववकृवत कये  वनमचाण, दोनचों 
ववघटनकारी मनोदशा ववकृवत सये सम्बंधधत हैं और दोनचों को ही आनुवांशशकता कये  शलए ददखाया गया 
है। टयेबल A.13.1 बचिन कये  कई सामान् मनोरोगचों कये  शलए अनुमावनत आनुवांशशकता को सूचीबद्ध 
करती है। 

टयेबल A.13.1 में ददए गए अनुमान जुड़वां और िररवारचों कये  अध्यन सये आतये हैं। लयेपकन, जीनोम-
वाइड कॉम्लियेक्स लक्णचों कये  ववश्येर्ण में प्रगवत और आनुवांशशकता को मािनये कये  अन् सीधये र्पटिकोणचों 
कये  कारण इन्ें जल्द ही संशोधधत करनये की आवश्यकता हो सकती है। जब जीनोम-वाइड कॉम्लियेक्स 
लक्णचों कये  ववश्येर्ण को जुड़वां कये  सैंिल िर लागू पकया जाता है, तो जुड़वां िद्धवत का इस्तयेमाल करतये 
समय जीनोम-वाइड जपटल ववशयेर्ता ववश्येर्ण GCTA में आनुवंशशकता कम होती है। चाहये जीनोम-
वाइड कॉम्लियेक्स लक्णचों कये  ववश्येर्ण को कम आंका जाए या जुड़वां मॉडल्स को ज़्ादा अहवमयत दी 
जाए, आनुवंशशकता (heritability) सपक्रय अनुसंधान का एक क्येत्र है। 

मानशसक स्ास्थ्य पेिेवरों के शलए जानसी-मानसी आनुवांशिक समस्ाएं

यह ध्ान में रखतये हुए पक कई सामान् बाल और पकशोर मनोचचपकत्ीय ववकारचों में जपटल 
लक्णचों कये  साथ ववरासत में वमलये िॉशलजयेवनक शावमल होतये हैं, कुछ आनुवांशशक समस्ाओ ंमें उनकये  
प्रस्तुतीकरण कये  दहस्ये कये  रूि में मनोरोग कये  लक्ण िाए जातये हैं(Siegel & Smith, 2011)। इन 
समस्ाओ ंकये  बारये में व्यवहार प्रबंधन या उनसये जुड़ये ववकासात्मक दयेरी कये  मूल्ांकन कये  शलए बाल और 
पकशोर बच्चों कये  मानशसक स्ास्थ्य ियेशयेवरचों को बताया जा सकता है। इन मामलचों में इन समस्ाओ ं
सये ग्रस्त बच्चों की सामान् उिस्थिवत को समझना भी बहुत महत्विूण्स है। नीचये कुछ उदाहरण ददए गए 
हैं। इसकये  बारये में अधधक जानकारी यू.एस. नयेशनल इसं्ीट्ूट ऑफ हयेल्थ कये  जयेनयेपटक्स होम रयेफरेंस 
ियेज (Genetics Home Reference page of the US National Institute of Health) िर 
वमल सकती है।

Click on the figure to 
hear a very entertaining 

talk about “What Is 
Epigenetics?” By Nessa 
Carey, author of “Junk 

DNA” (29:25).

https://medlineplus.gov/genetics/
https://www.youtube.com/watch?v=9DAcJSAM_BA
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Table A.13.1 The heritability of common child psychiatric conditions 
based on twin, family, and adoption studies.

DISORDER HERITABILITY REFERENCE

Autism spectrum disorder 60-90% Posthuma & Polderman 
(2013) 

ADHD ~70% Posthuma & Polderman 
( 2013)

Anxiety 20-40% Smoller et al (2009) 

Conduct disorder 39-63% Bornovalova et al (2010) 

Childhood depression 16-43% Rice et al (2002)

DMDD/irritability/
dysregulation 63-75% Boomsma et al (2006)

Learning disorders 58-65% Willcutt et al (2010)

Oppositional defiant 
disorder 21-57% Hudziak et al (2005)

Obsessive-compulsive 
disorders 39-41% Taylor et al (2011) 

Tourette syndrome ~77% Mataix-Cols et al (2015) 

िाउन शसि्ंोम
यह गुणसूत्र 21 की तीन प्रवतयचों (टट् ाइसॉमी) कये  साथ जुड़ये लक्णचों कये  एक समूह का वण्सन 

करता है। टट् ाइसॉमी 21 का अक्सर प्रसविूव्स (प्रीनयेटल) स्कीवनगं कये  दौरान िता लगाया जाता है और 
इसये माता और पिता की बढती उम्र कये  साथ जोड़ा गया है। टट् ाइसॉमी लगभग 1000 लाइव बथ्स में सये 
एक में होता है। माता-पिता में अक्सर असाधारण कये ररयोटाइि होतये हैं और टट् ाइसॉमी को नए शसरये सये 
(डये नोवो) बदलाव माना जाता है। यह एक आंशशक टट् ाइसॉमी कये  रूि में भी हो सकता है शजसमें गुणसूत्र 
21 का शसफ्स  एक भाग संचाररत होता है - ज़्ादातर रॉबट्ससोवनयन टट् ांसलोकये शन कये  कारण। कुछ 
जींस की संख्ा की ज़रूरत सये ज़्ादा अधभव्यक्क्त में अवतररक्त गुणसूत्र िररणामचों कये  द्ारा अवतररक्त 
आनुवांशशक सामग्री कये  संज्ानात्मक फये नोटाइि कये  शलए अग्रणी होनये की सम्ावना होती है(अध्ाय 
C.1 भी दयेखें)।

गैर-मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: डाउन शसडंट् ोम में कुछ टयेढये-मयेढये चयेहरये (ऊिर की 
ओर वतरछी तालु संबंधी ववदर(up-slanting palpebral fissures),एपिकें थल फ़ोल््डस, चिटी 
नाक, छोटा मुँह, ज़रूरत सये ज़्ादा बड़ी जीभ) िीछये की तरफ घूमें हुए कान, छोटा कद, और शसगंल 
िामर क्रीज़ (हाथ में शसफ्स  एक   रयेखा ) होतये हैं। इसमें हृदय रोग (जैसये., वेंपटट्कुलर सयेप्टल पडफये टि), 
गैस्ट् ोइटंयेस्ाइनल समस्ाएं (जैसये हैशप्प्गं्स रोग, डीयोडीनल एटट् ीशसया या सीशलएक रोग) और अन् 
गैर-चचपकत्ीय समस्ाएं हो सकती हैं।

मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: टट् ाइसॉमी 21 सये ग्रस्त अधधकांश व्यक्क्तयचों में बौद्द्धक 
ववकलांगता का कोई न कोई रूि होता है। भार्ा में दयेरी होना सामान् है।हालाँपक ज़रूरी नहीं है पक 
उनकी समाज कये  प्रवत संवयेदनशीलता खराब हो, लयेपकन टट् ाइसॉमी 21 वालये लगभग 10% व्यक्क्त 
ऑपटज्म स्पयेटिट्म पडसऑड्सर कये  मानदंडचों को िूरा करतये हैं। रोक्गयचों में कई बाल मनोचचपकत्ीय ववकारचों 
और न्ूरोलॉशजकल समस्ाओ ंकये  शलए जोखखम बढ जाता है शजसमें ADHD, घबराहट, पडप्रयेशन, दौरये, 
और बड़ये होनये िर पडमेंशशया शावमल हैं।

वनदान: कैररयोटाइि।

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2936682/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2953861/
https://iacapap.org/content/uploads/C.1-Intellectual-Disability.pdf
https://iacapap.org/content/uploads/C.1-Intellectual-Disability.pdf
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फ्रजाइल X शसि्ंोम
टट् ाइसॉमी 21, जो आमतौर िर माता-पिता कये  रोगाणुरयेखा  कोशशकाओ ंमें डये नोवो म्ूटयेशन 

कये  रूि में होता है, उसकये  वविरीत फ्जाइल X शसडंट् ोम माता-पिता सये बच्ये को ववरासत में वमलता है। 
यह ववरासत में वमलनये वाली बयेहद सामान् समस्ा है जो बौद्द्धक ववकलांगता का कारण बनती है, 
और लगभग 4000 लाइव मयेल बथ्स में सये 1 और 8000 लाइव फ़ीमयेल बथ्स में सये 1 की दर सये घपटत 
हो रही है। जैसये पक ऊिर बताया गया है, फ्जाइल X शसडंट् ोम कये  रोगजनक (pathogenesis) में 
टट् ाईन्ूक्लियोटाइड रीिीट्स की बढती संख्ा शावमल है-ववशयेर्रूि सये X गुणसूत्र िर FMR1 जीन में 
साइटोशसन - गुआवनन-गुआवनन (or CGG) रीिीट। िीढी दर िीढी और रीिीट्स संग्रदहत होतये हैं। जब 
वये लगभग 200 रीिीट सये अधधक संग्रदहत हो जातये हैं, तो नैदावनक शसडंट् ोम उभर कर आता है। क्चोंपक 
मदहलाओ ंकी कोशशकाओ ंमें  एक X गुणसूत्र वनब््रिय होता है, उन िर िुरुर्चों की तुलना में इसका 
कम प्रभाव िड़ता है। यह X-वनब््रियता की प्रपक्रया िुरुर्चों और मदहलाओ ंकये  बीच अवनवाय्स रूि सये 
समान होनये कये  शलए X-गुणसूत्र  िर जींस कये  डोशजगं की अनुमवत दयेती है। एक एपिजयेनयेपटक प्रपक्रया कये  
माध्म सये, मदहलाओ ंमें कोशशकाएं अिनये दो X-गुणसूत्रचों में सये कये वल एक को व्यक्त करती हैं। X- सये 
जुड़ये ववकारचों कये  मामलये में, प्रभाववत गुणसूत्र अक्सर वनब््रिय होता है। पफर भी यह माता कये  वंश कये  
माध्म सये आगये होनये वाली संतानचों को िाररत हो सकता है। वये िुरुर् शजन्ें प्रभाववत X गुणसूत्र वमलता 
है, उनमें एक प्रभाववत FMR1 जीन होता हैजो अन् X गुणसूत्र द्ारा वनवव्सरोध है (अध्ाय C.1 भी दयेखें)।

गैर-मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं:

ववशशटि लक्ण ददखनये में युवा होनये तक का समय लग सकता है लयेपकन मयेक्रोसयेफली, बाहर 
वनकलये हुए कान, लम्बा ितला चयेहरा और मैक्रो-ऑपक्स पडज़म (िुरुर्चों में) बना रहता है। इनमें जोड़ 
लगातार बहुत ज़्ादा चौड़ये और फैलये हुए होतये हैं जैसये पक उँगशलयाँ।

मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: िुरुर्चों में कई बार कुछ ववकासात्मक दयेरी दयेखनये को 
वमलती है-वह भी बौद्द्धक ववकलांगता कये  साथ जो उिस्थित CGG ररिीट्स की संख्ा कये  साथ 
लगभग सहसंबद्ध है। ध्ान, संचार, और सामाशजक व्यावहाररकता अक्सर खराब होती है - यहाँ तक 
पक कम प्रभाववत मदहलाओ ंमें भी। औपटसस्क लक्ण सामान् है जो एक ऑपटज्म स्पयेटिट्म पडसऑड्सर 
कये  शलए लगभग 1/3 मानदंडचों को िूरा करतये हैं। साथ ही अन् भावनात्मक और व्यवहार संबंधी 
समस्ाएं भी होती हैं।

वनदान: फ्जाइल X कये  शलए फ्ोरयेसेंस इन सीटू हाइब्डाइज़येशन टयेसस्गं (FISH)।

ववशलयम्स शसि्ंोम
यह 10,000 लाइव बथ्स में सये लगभग एक में होता है, ववशलयम्स शसडंट् ोम गुणसूत्र 7 िर एक 

रीजन में ववलोिन सये सम्बसन्त है जो हृदय रोग और संयोजी ऊतक ववकास (connective tissue 
development) और ववकास में शावमल लगभग 30 जींस को प्रभाववत करता है।

गैर-मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: ववशलयम्स शसडंट् ोम सये ग्रस्त बच्चों कये  चयेहरये कुछ 
अलग ददखतये हैं: चौड़ा माथा, मोठये  हचोंठचों कये  साथ चौड़ा मुँह, भरये हुए गाल, और कनिट्ी कये  बीच थोड़ी 
संकरी दरूी होती है। उन्ें जोड़चों की समस्ाएं हो सकती हैं और त्वचा और जोड़ बहुत ज़्ादा लचकदार 
हो सकतये हैं। ववलोिन पकस हद तक है इस आधार िर, हृदय में सुिरावैलव्युलर अरोपटक स्येवनयोशसस 
हो सकता है।

मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: इसमें हकिये  सये कम गंभीर बौद्द्धक ववकलांगता होती 
है, ववशयेर्रूि सये र्श्य थिावनक (ववजुअल-स्पाशशअल) की कदठनाइयाँ। ऑपडटोरी रोट मयेमोराइज़येशन 
और भार्ा को अलग माना जा सकता है। उनका ऊिरी तौर िर बहुत ज़्ादा सामाशजक व्यक्क्तत्व हो 
सकता है लयेपकन कुछ सूक्ष्म सामाशजक संकये तचों को समझनये में ववफ़ल हो सकतये है। ADHD कये  लक्ण 
होना सामान् है, जैसये पक एंज़ायटी पडसऑड्सर और नींद ना आना।

वनदान: FISH टयेसस्गं या माइक्रोएरये।

रॉबियासोडनरन ट्ंसलोकेिन
रॉबट््ण्सोकनयन ट्रां्सिोकेशन 
तब होत्र है जब एक 
एरिो्सेंकटक रिोमो्सोम (एक 
रिोमो्सोम लज्समें एक बहत 
शॉट्ण आम्ण और एक िॉनग 
आम्ण होती है)के एक क्हस्स ेको 
दू्सर ेएरिो्सेंकटक रिोमो्सोम 
के क्हस्स ेके ्स्रथ पनुवय्णवलथित 
ककय्र ज्रत्र है। ्योंकक 
रिोमो्सोम 21 एरिो्सके्नटक 
है, इ्सकी िॉनगआम्ण किी-
किी, गुर्सयूत्र 14 य्र 15 के 
्स्रथ पनुवय्णवलथित होती है, 
लज्स्स ेआगे आने व्रि ेवांश 
में रिोमो्सोम 21 मकटररयि 
अ्सां तलुित म्रत्र्र में उतपन्न होत े
हैं लज्स्स ेक्ररर ड्रउन स्सड्ोम 
होत्र है।

फलोरेसेंस इन सीियू  
ह्इब्रड्इजेिन िेस्टिग 
(FISH)
एक तकनीक लज्स्स ेजीनोम 
के सवशेष ि्रगों को एक 
फिोरो्सेंट म्रक्ण र के ्स्रथ टैग 
ककय्र ज्रत्र है और DNA 
्सां रचन्र में पररवत्णन की 
पहच्रन की ज्र ्सकती है।
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प्रेिर ववलसी शसि्ंोम
प्रयेडर-ववलई शसडंट् ोम उन दो स्थिवतयचों में सये एक है जो गुणसूत्र 15q11-q13 कये  ववलोिन सये 

जुड़ये हैं। प्रयेडर ववली शसडंट् ोम तब लगातार होता है जब बच्ये में इस जीन की ियेटरनल कॉिी वमट जाए 
और मयेटरनल कॉिी वनब््रिय हो जाए। वैकस्पिक रूि सये, बच्ये को मयेटरनल गुणसूत्र 15 (तथाकधथत 
यूनीियेरेंटल डाईसोमी) की दो कॉपियाँ प्राप्त हचों या कुछ अन् डये नोवो म्ूटयेशन हचों जो जीन को वनब््रिय 
करतये हैं। सभी में, प्रयेडर-ववली शसडंट् ोम 15,000 लाइव बथ्स में सये 1 में होता है।

गैर-मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: शैशवावथिा में शुरूआती अधभव्यक्क्तयाँ 
खराब िोर्ण, ववकास में दयेरी, धीमी वृद्द्ध और हाइिोटोवनया कये  रूि में ददखाई दयेती हैं। बचिन में, 
हाइिरिैराफये शजआ

 होना और शजसकये  िररणामस्रूि मोटािा और बाद में डायवबटीज़ होना सामान् बात है। 
उनकये  चयेहरये की कुछ खास ववशयेर्ताएं होती हैं जैसये संकीण्स माथा, वतकोना मुँह और बादाम कये  आकार 
की ऑंखें। ववकास में दयेरी, ववशयेर्रूि सये छोटये हाथ और िैर होना सामान् है। यौवन कये  ववकास में 
अक्सर दयेरी होती है और व्यक्क्तयचों कये  जननांग अववकशसत होतये हैं।

मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: हकिी सये कम गंभीर बौद्द्धक ववकलांगता सामान् है 
लयेपकन साव्सभौवमक नहीं है। प्रयेडर-ववलई की अधधकांश अधभव्यक्क्तयाँ बाध्कारी व्यवहार सये संबंधधत 
हैं। हाइिरफये गीया या बहुत ज्ादा खाना खाना (compulsive eating) सबसये महत्विूण्स है लयेपकन 
त्वचा को नोचना, नाक खींचना और बाल खींचना असामान् नहीं है। जुनून अक्सर बाध्ता कये  साथ 
नहीं होता है। जब खानये कये  शलए वनयम बनये होतये हैं तो वनराशा सहन करना मुश्किल होता है और ऐसये में 
अक्सर मुँह में खाना रख कर बैठना और खानये को जल्दी जल्दी वनगलना होता है। पकशोरावथिा और 
वयस्कता में भावना वववनयमन की कदठनाइयाँ जारी रह सकती हैं।

वनदान: मयेथाइलयेशन।

एंजेलमैन शसि्ंोम
प्रयेडर ववली सये हूबहू वमलनये वाला दसूरा शसडंट् ोम एंजयेलमैन शसडंट् ोम है, जो 15,000 लाइव बथ्स में 

भी लगभग 1 को प्रभाववत करता है। इस मामलये में, जीन की मयेटरनल कॉिी कये  साथ, ियेटरनल एलील 
की दो कॉपियां या ववरासत में वमलये अन् म्ूटयेशन कये  ववलोि (deletion) होनये कये  कारण गुणसूत्र 15 
िर UBE3A जीन की मयेटरनल कॉिी का नुकसान होता है।

गैर-मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: जीवन कये  शुरूआती दो वर्षों में दौरये (Seizures) 
िड़ना असामान् नहीं है। व्यक्क्त की उम्र बढनये कये  साथ बाल और चयेहरये कये  नाक-नक्श खराब हो सकतये 
हैं और त्वचा िर दाग-धब्ये आ सकतये हैं।

मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: इसकी शुरुआती अधभव्यक्क्तयाँ ववकास में दयेरी और 
बौद्द्धक ववकलांगता है। एंजयेलमैन शसडंट् ोम सये ग्रस्त बच्ये खुश ददखतये हैं और कई बार हाथ फड़फड़ानये 
कये  साथ लगातार हँसतये रहतये हैं। सामाशजक वनयंत्रण नहीं रहता। वये अक्सर ठीक सये सो नहीं िातये हैं।

वनदान: मयेथाइलयेशन PCR और / या UBE3A ववशशटि म्ूटयेशन ववश्येर्ण।

रेट शसि्ंोम
वमथाइल CpG बाइपंडगं प्रोटीन 2 (MECP2) जीन में म्ूटयेशन कये  िररणामस्रूि, रयेट शसडंट् ोम 

8,500 लाइव बथ्स में लगभग 1 की दर सये ववशयेर्रूि सये लड़पकयचों में होता है। MECP2 जीन Xq2 
लोकस िर होतये हैं और X- शलकंड डोवमनेंट होतये हैं। म्ूटयेशन कये  साथ अधधकाँश लड़कये  गभचावथिा या 
शैशवावथिा में मर जातये हैं। 

गैर-मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: िारंिररक तौर िर, इस शसडंट् ोम को िहलये 6-18 
महीनचों कये  शुरूआती ववकास में हकिी दयेरी कये  द्ारा िहचाना जाता है शजसकये  बाद गंभीर ववकासात्मक 
दयेरी, ऑपटज्म कये  लक्ण, और वबना सोचये-समझये हाथ दहलानये जैसये लक्ण ददखाई दयेतये हैं। यह हाथचों कये  
संचालन हाथ मुड़नये, हाथ धोनये या ताली बजानये की आदतचों में बदल जाता है। दभुचाग्य सये, अधधकाँश 
मोटर फ़ंक्शन कम या खत्म होतये जातये हैं। दौरये िड़ना बयेहद आम हैं।

PCR
PCR य्र पॉिीसमरजे चने 
ररए्शन एक मोिे् ययूिर 
जनेेकट््स तकनीक है जो 
DNA के रीजन को सवसत्रर ्स े
्समझ्रने के लिए उपयोग की 
ज्रती है लज्स ेब्रद में टेलसटग में 
इसतेम्रि ककय्र ज्र ्सकत्र है।
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मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: शुरुआती अधभव्यक्क्तयाँ ववकासात्मक दयेरी हैं जो 6-18 
महीनचों कये  आसिास शुरु होती हैं शजसका वनरंतर िररणाम भार्ा में थोड़ी दयेरी होती है या पफर वये 
वबलकुल बोल नहीं िातये हैं। हाथचों कये  संचालन कये  साथ नींद की समस्ा हो सकती है और साथ ही 
चचड़चचड़ािन और ऑपटसस्क जैसा व्यवहार हो सकता हैं।

वनदान: MECP2 जीन सीकुएंशसगं।

22q11.2 ववलोपन शसि्ंोम
22q11.2 ववलोिन अियेक्ाकृत जल्दी-जल्दी होता है— शजसकी अनुमावनत दर 4,000 लोगचों 

में 1 है— शजसये शसडंट् ोम की उिस्थिवत में बदलाव कये  कारण कम आँका जा सकता है। इस रीजन में 
TBX1 जीन की कमी कई गैर-मनोचचपकत्ीय लक्णचों कये  शलए शज़म्येदार हो सकती है, जबपक COMT 
की कमी, जो कैटाकोलावमन मयेटाबॉशलज्म में शावमल प्रोटीन कये  शलए संग्रह करती है, जो मनोरोग 
लक्णचों कये  शलए शज़म्येदार हो सकती है।

गैर-मनोचचपकत्ा नैदावनक ववशयेर्ताएं: यये बयेहद िररवत्सनशील होतये हैं, शजसमें तालू या हचोंठ में 
दरार, अन् वमडलाइन संरचनात्मक कवमयां, वेंपटट्कुलर सयेप्टल पडफये टि, छोटी या अनुिस्थित थायमस 
ग्ैंड, कैल्शियम का कम स्तर, और कोनोटट् ॉन्कल अनॉमाली फ़ये स शसडंट् ोम शजसमें हाइिरटयेलोररज़म 
होता है, छोटा, ऊिर की तरफ़ वतरछी िलियेब्ल पफ़शस्स, उभरी हुई िलकें , एक लो नयेज़ल वब्ज और 
छोटा मुँह शावमल हैं।

मनोचचपकत्ीय नैदावनक ववशयेर्ताएं: वये अत्धधक िररवत्सनशील हैं। इनमें बॉड्सरलाइन या 
हकिी बौद्द्धक ववकलांगता हो सकती है। छोटी उम्र में ध्ान की समस्ाएं, एंज़ायटी या समाज सये 
दरू रहना जैसी समस्ाएं  हो सकती हैं। बहुत सये बच्ये ऑपटज्म स्पयेटिट्म पडसऑड्सर कये  मािदंड को िूरा 
करतये हैं। इन बच्चों में मनोचचपकत्ीय पडसऑड्सस्स ज़रूरत सये ज़्ादा होतये हैं।

वनदान: 22q11 ववलोिन कये  शलए FISH टयेसस्गं। 

अन्य
ऐसये अन् शसडंट् ोम भी हैं शजनकये  बारये में भी जाननये की ज़रूरत है। अन्चों में टन्सर शसडंट् ोम भी 

शावमल है - एक शसगंल गुणसूत्र जो X या Y कये  साथ जोड़ी में नहीं है, यह छोटये कद और प्स्मथ-
माईजयेवनस शसडंट् ोम नामक संभाववत बौद्द्धक ववकलांगता कये  शलए शज़म्येदार है–यह गुणसूत्र 17 िर 
RAI1 जीन की हावन कये  साथ जुड़ा है और नींद की समस्ा, छोटा कद, गुस्ा या चचड़चचड़ािन, खुद 
को जकड़ना, उँगशलयाँ चूसना, और खुद को हावन िहँुचाना; 16p11 की कॉिी बनना या पडलीट होनये 
कये  साथ जुड़ा हुआ है शजससये कारण ऑपटज्म, एपिलयेप्सी, शसज़ोफ्ये वनया और बौद्द्धक ववकलांगता हो 
सकती है। 

आनुवांशिकी पररक्षण (GENETIC TESTING) कब उपयुक्त होता है?

अक्सर िूछये जानये वाला प्रश् है: “मनोचचपकत्ीय आनुवंशशकी कये  बारये में अब हम जो जानतये 
हैं उसकये  दहसाब सये, क्ा सामान् ववकारचों कये  शलए अनुवांशशक िरीक्ण कोई भूवमका वनभाता है?” 
सामान् तौर िर, अधधकांश सामान् बाल मनोचचपकत्ीय अवथिाओ ंकये  शलए आनुवंशशक िरीक्ण 
की कोई वत्समान भूवमका नहीं है। फॉर-प्रॉपफट कंिवनयचों कये  प्रसार कये  बावजूद जो मुँह का स्ैब या 
सलाइवा कये  नमूनचों का िरीक्ण करतये हैं और जीनोटाइपिगं िररणाम दयेतये हैं, सामान् आनुवंशशक 
माक्स रचों कये  शलए भववष्यवाणी का ववज्ान अभी तक मानशसक स्ास्थ्य ियेशयेवरचों कये  शलए मददगार 
सावबत नहीं हुआ है। वास्तव में, अववस्तृत आनुवंशशक माक्स रचों, जो जोखखम को 1% तक बढा या घटा 
सकतये हैं, उनकये  बारये में जानकारी कये  शलए ज़्ादा फ़ीस दयेना बयेकार है। ऐसी फीस का भुगतान करना 
ववशयेर् रूि सये तब मूख्सतािूण्स है जब रोक्गयचों कये  अनुभवचों िर आधाररत नैदावनक मूल्ाँकन और उनकये  
िररवार कये  इवतहास कये  दस्तावयेज़ीकरण सये बयेहतर जानकारी प्राप्त की जा सकती है। जब वनम्न में सये दो 
या अधधक स्थिवतयां मौजूद हचों तो आनुवांशशक टयेसस्गं पफर भी वनदद्सटि है: 

• कई कंजयेवनटल शसस्म (जन्मजात प्रणाशलयाँ) का शावमल होना (उदाहरण: हदय, 
फये फड़ो सये सम्बन्ी, गैस्ट् ोइटंयेसपटनल)

इंस्टिट्यूि ऑफ़ स्इटकर्टी 
(ककगस कॉलजे, लंदन) के  
रॉबिया पलोचमन को सुनने के 
ललए इमेज पर ककलक करें, 
को वरवह्ररक आनुवंलिकी 
के क्रण होने व्ले कुछ 
स्म्लजक मुद्दों पर चच य्ा 

करते हैं

(45:15)

्स्रम्रनय तौर पर, असरक्रांश 
्स्रम्रनय ब्रि मनोसचककत्सीय 
अवथि्रओ ंके लिए आनुवां लशक 
परीक्र की कोई वत्णम्रन 
ियूसमक्र नहीं है।

https://www.youtube.com/watch?v=TUCkylLAxK0
https://www.youtube.com/watch?v=TUCkylLAxK0
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• बौद्द्धक ववकलांगता का होना
• असामान् या अस्भाववक आकृवत वालये चयेहरये 
• एक ही िररवार में कई प्रभाववत व्यक्क्त।

सामान् तौर िर वत्समान में अधधकांश सामान् बाल मनोचचपकत्ीय स्थिवतयचों कये  शलए 
आनुवंशशक िरीक्ण की कोई भूवमका नहीं है।

िहलये यह सुझाव ददया गया था पक इन स्थिवतयचों में रोगी का कये ररयोटाइि और शायद FISH 
टयेसस्गं की जानी चादहए (Tsuang et al, 2000)। पफर, इन सुझावचों कये  ददए जानये और अन् ददशा 
वनदगेशचों कये  कायचासवित होनये कये  बाद, आनुवांशशक टयेक्ॉलोजी में महत्विूण्स प्रगवत हुई है। इस स्थिवत 
में, बौद्द्धक ववकलांगता, ऑपटज्म स्पयेटिट्म पडसऑड्सर, या कई कंजयेवनटल की भागीदारी कये  शलए 
सै्ण्डड्स या हाई रयेज़ोल्ूशन कैरीयोटाइि की बजाय एक क्रोमोसोमल माइक्रोएरये की जाँच सये शुरुआत 
करनये की सलाह दी गई है(Miller et al, 2010)। अगर कोई असामान्ता का िता चलता है तो 
उसकी िुपटि की जानी चादहए और माता-पिता की जाँच भी की जानी चादहए। अगर कोई क्रोमोसोमल 
माइक्रोएरये असामान्ताएं नहीं हैं, लयेपकन नैदावनक जाँच िररणाम कये  अनुसार एक आनुवंशशक ववकार 
है तो ऐसी स्थिवत में और ववशयेर् िररक्ण (उदाहरण., शसगंल जीन टयेस््स, फ्जाइल X कये  शलए FISH, 
या मयेधथलयेशन अध्यन) पकए जा सकतये हैं। हालाँपक जल्दी ही नयेक्स्ट- जयेनरयेशन DNA सीकुएंशसगं 
टयेक्ॉलजी माइक्रोएरये टयेक्ॉलोजी की जगह लये सकती है, जो एक व्यक्क्त कये  जीनोम (या एक्सोम) में 
हर बयेस-ियेयररगं का हूबहू नक्शा बना सकती हैं।

मनोचिककत्सीय स्ास्थ्य सेवाओ ंमें आनुवंशिक परामि्श

मनोचचपकत्ीय लक्णचों में आनुवंशशक योगदान कये  बारये में जागरूकता और डायग्ोशसस रोगी 
की दयेखभाल में महत्विूण्स प्रभाव डाल सकतये हैं (Finn & Smoller, 2006)। आनुवंशशक िरामश्स 
प्रासंक्गक होनये िर, वनम्नशलखखत बातचों िर ववचार पकया जाना चादहए: सबसये िहलये, िरामश्स एक सटीक 
वनदान कये  साथ शुरू होता है। जानकारी दयेनये वाला इवतहास और शजन स्थिवतयचों कये  बारये में िता हो उनकये  
क्लिवनकल लक्णचों कये  बारये में शारीररक रूि सये जाँच करनये सये एक ववशयेर् डायग्ोशसस कये  बारये में िता 
चल सकता है शजसका उियोग आनुवंशशक िरामश्स सये िहलये िररवारचों को शशशक्त करनये कये  शलए पकया 
जा सकता है। व्यक्क्तयचों और िररवारचों की शशक्ा, चाहये वह बड़ये िैमानये  िर आनुवंशशक अवधारणाओ ं
कये  बारये में हो या ववशयेर् रूि सये एक संददग्ध आनुवांशशक शसडंट् ोम कये  बारये में, मनोचचपकत्ीय स्ास्थ्य 
प्रोफये शनल या प्राथवमक दयेखभाल चचपकत्क सये शुरू होती है। प्राथवमक दयेखभाल चचपकत्क सये 
िरामश्स पकया जाना चादहए तापक सभी िरीक्ण और िरामश्स समसवित हचों। अगलये, िरीक्ण सये िहलये 
एक आनुवंशशकी िरामश्स की सलाह दी जा सकती है। संदधभ्सत चचपकत्क को िररवार को िहलये ही 
बता दयेना चादहए पक इस तरह कये  मूल्ाँकन का िररणाम, ववशयेर्तौर िर ऑपटज्म और ववकासात्मक 
दयेरी कये  मामलचों में संभवत: कम आता है। उसकये  बाद, मूल्ाँकन को स्तर में बाँटना चादहए, शजसमें 
सबसये िहलये सबसये ज़्ादा िररणाम दयेनये वालये िरीक्णचों िर िहलये ववचार पकया जाना चादहए।

क्लिवनकल आनुवंशशकी िरामश्स कये  भाग कये  रूि में आनुवंशशक िरामश्स ददया जाना चादहए 
शजसमें डायग्ोशसस की िुपटि करना, िाररवाररक इवतहास प्राप्त करना, िररवार कये  सदस्चों की बौद्द्धक 
और भावनात्मक क्मता का मूल्ाँकन करना, िरीक्ण की लागत और लाभचों का मूल्ाँकन करना 
और एक स्तरीय योजना बनाना शावमल होगा (Schaefer & Mendelsohn, 2013; Finn & 
Smoller, 2006)। दोबारा होनये वालये जोखिमचों (आगये होनये वालये बच्चों में समान पडसऑड्सर होनये की 
सम्ावना) िर चचचा की जानी चादहए। दोबारा होनये वालये जोखखमचों सये वनिटनये कये  ववकपिचों कये  बारये में 
वनण्सय लयेनये की सुववधा कये  शलए गैर-ददशात्मक

 िरामश्स उिलब्ध कराया जाना चादहए। आनुवंशशक िरामश्स उन लोगचों कये  शलए सहायक हो 
सकता है शजन्ें इसकी आवश्यकता है,लयेपकन इस बारये में बहुत कम प्रयोगशसद्ध सबूत हैं पक ऐसा 
िरामश्स पकसये वमलना चादहए, कब वमलना चादहए और पकसकये  द्ारा  ददया जाना चादहए। इस क्येत्र में 
ववचार पकयये जानये योग्य जाँच-िररणामचों कये  साथ व्यवस्थित शोध की आवश्यकता है जो आनुवांशशक 
टयेसस्गं में बढये हुए हुए ज्ान की आवश्यकता का समथ्सन करतये हैं (Finn & Smoller, 2006)।

एकसोम क् नकि् बन्न्
यह प्रक्रिय्र DNA के उ्स 
क्हस्स ेक्र न्श्र बन्रएगी 
लज्समें ्सीकुएां स्सग होती है और 
जो प्रक्रिय्र के ब्रद पररप्व 
RNA के अां दर रहत्र हैं, लज्स े
लसपलिस्सग कहत ेहैं, यह इांटोन 
न्रमक RNA के ि्रगों को 
हट्र देत्र है। ्सां ि्रसवत रूप ्स े
ए््सोम्स को प्रोटीन कोडडग 
रीजन ्स े्समबननरत म्रन्र ज्रत्र 
है।

इ्सके बढ़त ेमहतव के क्ररर,.
शोर कनषकषयों की प्र्र्सां सगकत्र 
को ्समझने के लिए, रोसगयों 
और उनके पररव्ररों को इन 
अवर्ररर्रओ ंको ्समझ्रने में 
्सक्म होने और किी-किी 
उनहें आनुवां लशक पर्रमश्ण िनेे 
की ्सि्रह देने के लिए, ब्रि 
और ककशोर मनोसचककत्सीय 
सव्रस्थय पशेेवरों को 
आनुवां लशक ्समसय्रओ ंके ब्रर े
में असरक ्स ेअसरक ज्रगरूक 
होने की आवशयकत्र है। 
जनेेकटक टे्नॉिोजी, सवज््रन, 
और स्सफ्रररशों में तजेी ्स े
बदि्रव हो रहे हैं, ज्ैस-ेज्ैस े
नई टे्नॉिोजी ्ससती और 
्स्रम्रनय होती ज्र रही हैं इन 
बदि्रवों में और तजेी आएगी।

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2869000/
https://www.nature.com/articles/gim201332
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वनष्कर्श

 हमनये बाल और पकशोर मनोचचपकत्ीय स्ास्थ्य ियेशयेवरचों कये  शलए मनोरोग आनुवंशशकी की 
स्थिवत का वण्सन पकया है। इसकी महत्विूण्स अवधारणा यह है पक लक्ण माता-पिता सये बच्ये में 
िाररत होतये हैं और ववकासात्मक मनोववकृवत को आकार दयेनये कये  शलए बच्ये कये  वातावरण िर िरस्पर 
प्रभाव डालतये हैं। वैसये बाल और पकशोर मानशसक स्ास्थ्य की सबसये सामान् स्थिवतयां संभाववत रूि 
सये िॉशलजयेवनक हैं और जोखखम बढानये वालये कई जींस कये  एपडपटव प्रभावचों, रयेयर वयेररएंट द्ारा होती 
है और शसगंल जीन कये  प्रभाव कुछ ववशयेर् थिवतयचों सये जुड़ये होतये हैं। इनमें सये अधधकाँश शसगंल जीन 
(या शसगंल क्रोमोसोमल रीजन) पडसऑड्सर उनकी मनोवैज्ावनक और गैर-मनोवैज्ावनक नैदावनक 
ववशयेर्ताओ ंकये  साथ ऊिर ददए गए हैं। वातावरण जीन को एपिजयेनयेपटक प्रपक्रयाओ ंकये  माध्म सये ऑन 
और ऑफ़ करकये  उन्ें संचाशलत कर सकतये हैं। बाल और पकशोर मनोचचपकत्ीय स्ास्थ्य ियेशयेवरचों को 
इन अवधारणाओ ंको रोक्गयचों और उनकये  िररवारचों को समझानये की और कभी-कभी, उन्ें आनुवंशशक 
िरामश्स लयेनये की सलाह दयेनये की आवश्यकता हो सकती है। आनुवांशशक टयेक्ॉलोजी, ववज्ान, और 
अनुशंसा में तयेज़ी सये बदलाव हो रहये हैं, जैसये-जैसये नयेक्स्ट जयेनरयेशन सीकुएंशसगं टयेक्ॉलोजी सस्ती और 
सामान् होती जा रही है इन बदलावचों में और तयेज़ी आ सकती है।

• ्य्र आपके कोई प्रश्न हैं?

• कटपपलरय्रुँ ?

अनय प्रठकों के ्स्रथ अधय्रय 
के ब्रर ेमें अपने सवच्रर ्स्रझ्र 
करने, िखेकों य्र ्सां प्रदक 
्स े्सव्रि करने और कटपपरी 
करने के लिए, इ्स ककत्रब के 
फे्सबकु पजे पर ज्रने के लिए 
यह्रां  क्िक करें।

जीन- बकै्टिसट िमै्रक्ण  (1774-
1829 ), फ्रां्स के एक जीव 
वजै््रकनक थ,े लजनहोंने सवक्र्स 
क्र एक स्सधि्रां त सवकस्सत 
ककय्र लज्समें यह सवच्रर 
श्रसमि थ्र कक िक्र प्र्रपत 
ककय ेज्र ्सकत ेहैं और उनहें 
आगे आने व्रि ेवांश को 
प्रररत िी ककय्र ज्र ्सकत्र है। 
उनके जीवनक्रि में िमै्रक्ण  
के सवच्रर को ज़्रद्र वजै््रकनक 
्समथ्णन और ्सह्रयत्र नहीं 
समिी िकेकन ह्रि ही में इ्समें 
रूसच बढी है।ऑगगेकनजम के 
अां दर “्सॉफट” य्र एकपजनेेकटक 
इनहेररटें्स के रूपों को 
सवि्रव में कनओ-िमै्रर्कयन 
के रूप में ्सझु्रव ्कदय्र गय्र 
है। “िमै्रक्ण  कनरथ्णक नहीं 
है ... अर्जत सवशेषत्रओ ं
की सवर्र्सत उन सवच्ररों में 
्स ेएक है जो ्स्रव्णक्रलिक 
आकष्णर रखती है। यह 
बहत ्सही िगत्र है। अगर 
वांश्रनुरिम  केवि िमै्रर्कयन 
होत,े सवक्र्स वयवलथित 
और कुशि होत्र”(हि 
DL(1984)। िमै्रक्ण  अमांग 
द एां गिो्स।िमै्रक्ण  के 
जयूिॉलजकि कफिॉ्सफी क्र 
पररचय। लशक्रगो सवश्वसवद््रिय 
प्र्ेस)।

https://www.facebook.com/pages/IACAPAP-Textbook-of-Child-and-Adolescent-Mental-Health/249690448525378
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Appendix A.13.1
SELF-DIRECTED LEARNING EXERCISES AND SELF-ASSESSMENT

MCQ A.13.1 Most child and adolescent 
psychiatric disorders are:

A. Not inherited
B. Inherited following a Mendelian 

model
C. Inherited single-gene disorders
D. Inherited but involve multiple genes
E. Due to de novo mutations

MCQ A.13.2  A strand of DNA in a 
chromosome is called:

A. Chromatid
B. Allele
C. Centromere
D. Nucleotide
E. Base

MCQ A.13.3 A gene located in the short arm 
of chromosome 7, region 3, band 1, sub-band 
2 would be annotated as:

A. 7q31.2
B. 3p71.2
C. 2p31.7
D. 7p31.2
E. 1q2.3.7

MCQ A.13.4 The number and appearance 
of chromosomes in the nucleus of a cell is 
called:

A. Phenotype
B. Alleles
C. Genome
D. Exome
E. Karyotype

MCQ A.13.5  Heritability is stablished 
through:

A. Family studies
B. Twin and adoption studies
C. Candidate gene studies
D. Linkage studies
E. Genome-wide association studies

MCQ A.13.6 Co-segregation is:

A. The additive effect of damaged 
genes

B. When segments of DNA are re-
peated

C. The effect of environmental influ-
ences on gene expression

D. The tendency for closely linked 
genes to be inherited together 

E. The tendency for a single nucleo-
tide polymorphism (SNP) to find a 
match

MCQ A.13.7 Fragile X syndrome is caused 
by a:

A. Trisomy of chromosome X 
B. Deletion of chromosome 15
C. Deletion in a region on chromo-

some 7
D. Single X chromosome with no 

paired X or Y
E. Abnormal number of trinucleotide 

repeats on the X chromosome
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MCQ A.13.8 Genetic testing:

A. Is advisable in the case of children 
with ADHD

B. Helps to choose the right treatment 
for a specific child

C. Is not advisable for most common 
child psychiatric conditions

D. In most cases will ease parents 
anxiety

E. Is easily available in most countries 
nowadays

MCQ A.13.9 Prader-Willi Syndrome and 
Angelman syndrome have in common that 
both:

A. Preferentially affect females
B. Involve deletion of sections of chro-

mosome 15
C. Involve hoarding of food
D. Involve changes in the X-chromo-

some
E. Readily detected by karyotype 

analysis

MCQ A.13.10 The Rare-Variant-Common 
Disease Hypothesis suggests that:

A. Common psychiatric disorders are 
associated with an accumulation of 
rare mutations

B. Common psychiatric disorders are 
due to the addition of multiple com-
mon risk alleles

C. It is rare for common diseases to 
have a genetic etiology

D. Genes and environments are inter-
acting through epigenetic mecha-
nisms

E. Genome-wide association studies 
are necessary to determine genetic 
etiology

MCQ A.13.11 The central dogma of biology 
states that:

A. All living beings are made of cells
B. DNA is only contained in the nucle-

us of cells
C. RNA -> DNA -> protein
D. DNA -> RNA -> protein 
E. DNA is a double helix

MCQ A.13.12 Epigenetics refers to:

A. Changes in the organism that are 
outside of cells

B. Evolution due to natural selection
C. Changes in RNA protein binding
D. Heritable changes that do not in-

volve changes in DNA sequence
E. The field of study that encompass-

es genetics
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ANSWERS

MCQ A.13.1 Answer: D

MCQ A.13.2 Answer: A

MCQ A.13.3 Answer: D

MCQ A.13.4 Answer: E

MCQ A.13.5 Answer: B

MCQ A.13.6 Answer: D

MCQ A.13.7 Answer: E

MCQ A.13.8 Answer: C

MCQ A.13.9 Answer: B

MCQ A.13.10 Answer: A

MCQ A.13.11 Answer: D

MCQ A.13.12 Answer: D
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