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اور  Aمرض ڻائپ  Pick-Niemann، جسے) Acid Sphingomyelinase Deficiency،ASMD(یئنسی شڈیفیایسڈ اسفنگومائلینیز 
B بھی کہا جاتا ہے 

 
ASMD  جاتا ہے۔  ه جممرض ہے جس کی وجہ سے جسم کے اعضا میں روغنی مادغیر معمولیایکASMD-B  میں مبتلا افراد میں بڑھے

، ASMD-Aنیز پھیپھڑے اور جگر کا ایسا مرض ہوتا ہے جو وقت گزرنے پر بدترین ہو سکتا ہے۔سب سے بدترین شکل،  ،ہوئے جگر اور تلیّاں
ایسی بھی قسمکی ایک  ASMDہو جاتی ہے۔  واقع بھی متاثر کرتی ہے اور عموماً اس کے نتیجے میں شیر خوارگی کے دوران موت دماغ کو

 ہے جو شدت کے لحاط سے متوسط ہے۔ 
 
 کا فنکشن:انزائمجین اور  

SMPD1  کی وجہ سے غیراتتجین میںASMD  ہوتا ہے۔SMPD1  جین عام طور پر جسم کو ایسڈ اسفنگومائلینیز بنانے کی ہدایت
میں، جگر، تلیّ، کے حاملافرادASMD-B ہوتا ہے جو اسفنگومائلین نامی روغنی مادے کو تحلیل کرتا ہے۔  انزائمدیتا ہے، یہ ایک 

والے بچوں قسمکی متوسط  ASMDشیر خوار اور کے حاملASMD-A جاتا ہے؛  جماور ہڈی کے گودے میں اسفنگومائلین وں،پھیپھڑ
 میں، اسفنگومائلین دماغ میں بھی جمع ہو جاتا ہے۔

 
 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 

ASMD-B  جو)Niemann Pick B  (میں، عموماً جگر اور تلیّاں بڑھی ہوئی ہوتی ہیں کے حاملافرادکے نام سے بھی معروف ہے
کچھ افراد میں سانس لینے میں مشکلات، کے حاملASMD-B ی ہیں۔ وقت گزرنے پر، جو اکثر سب سے پہلے بچپن کے دوران نظر آت

بہت کے حاملASMD-B جگر کا مرض، جریان خون کے مسائل، چربی کی بے اعتدالیاں اور کمزور ہڈیوں کے مسائل ہوتے ہیں۔ 
شیر کے حاملعروف ہے) بھی م پر کے طور Niemann Pick A(جو  ASMD-Aسارے افراد بلوغت تک زندگی گزارتے ہیں۔ 

خواروں میں عموماً زندگی کے پہلے سال کے دوران تشخیص ہوتی ہے کیونکہ ان کے جگر اور تلیّ بڑھے ہوتے ہیں، ان کا وزن 
فوت ہو دورانسال کی عمر کے  3-2والے بیشتر بچے  ASMD-Aاور وه اپنی نشوونما میں پیچھے ره جاتے ہیں۔  ،ہےنہیں بڑھتا زیادہ

بھی شامل ہوتا ہے، لیکن دماغ کا مرض کا مرض کی علامات کے علاوه دماغ  ASMD-Bفراد میں کے حاملاقسمجاتے ہیں۔ متوسط 
ASMD-A کی نسبت کم رفتار سے بڑھتا ہے۔ 

 
ASMD کس قدر عام ہے؟ 

 ASMD  افراد کو متاثر کرتے ہیں۔ 1:250,000ہیں، جو لگ بھک  امراضغیر معمولیانتہائی اقسامکی ساری 
 

 یہ کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟ 
 ASMD  ۔وراثت میں ملتی ہیں کی طرز پر یراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مایک اقسامکی تمام 

 
 کیا اس کا علاج ہے؟

ے نپا اس بارے میں فیصلے ہمیشہ ،ا جائےسے نبڻاور کس طرح اس کیفیت ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 
 ۔انے چاہئیںجفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے  کے نگہداشت صحت

 
 علاج

ASMD  کے لیے فی الحالFDA راپی نہیں ہے۔ یسے منظور شده کوئی تھ 
 

 طبی آزمائشیں
 کا مطالعہ کر رہی ہیں۔ راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھکے لیے ایک زیر تفتیش  B-ASMDدیکھیں جو  طبی آزمائشیںکلک کر کے وه  یہاں

 
 اضافی معلومات اور تعاون

• ASMD)Genetics Home Reference & Medline Plus ( 
• ASMD)on for Rare Diseases (National Organizati 
• National Niemann Pick Disease Foundation 

 
 ماخذ

• Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus 
  
 
 
 
 
 
 

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/
https://nnpdf.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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2 (CLN2) Ceroid Lipofuscinosis Type 
 

CLN2  ایک دماغی مرض ہے جو نوعمر بچوں کو متاثر کرتا ہے۔ CLN2بچوں میں غشی کے دورے، سست رفتار نشوونما، ہم آہنگی کے حامل
 کے عارضے میں مبتلا لوگ عموماً نوعمری میں انتقال کر جاتے ہیں۔  CLN2ہے۔ علاج کے بغیر،  یہوتی کمزوری کصارتباور  ،میں مسائل

 
 کا فنکشن:انزائمجین اور  

TPP1  کی وجہ سے غیراتتجین میںCLN2  ہوتا ہے۔TPP1  1جین عام طور پر جسم کو ڻرائی پپڻائڈل پپڻاڈیز 
)tripeptidyl peptidase 1 (پروڻین کے اجزا) کو  زہوتا ہے جو پپڻائڈ انزائم) بنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایک

 تے ہیں۔ جا ذا وه دماغ میں جمع ہوتحلیل نہیں ہوتے ہیں، لہٰ  زمیں، یہ پپڻائڈ کے حامل افرادCLN2 تحلیل کرتا ہے۔ 
 

 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 
CLN2) جو بیڻن ،Battenسال کی عمر کے بچوں میں  4-2بھی معروف ہے، عام طور پر  پر ) مرض کی ایک شکل کے طور

کے CLN2 بچوں میں ابتدائی نشانیاں عموماً غشی کے دورے اور ہم آہنگی میں مشکلات ہوتی ہیں۔  کے حاملCLN2 موجود ہوتا ہے۔ 
اور رویہ  ،، حرکی صلاحیتوں اور گویائی کی نشوونما میں مسائل، ذہانتی معذوریمیں کمیمیں کھنچاؤ، بینائی پڻھونمیں حامل افراد 

حاصل شده صلاحیتیں بھی زائل ہو جاتی ہیں۔ علاج کے  سےپہلے کی وجہ سے  CLN2جاتی مسائل بھی پیدا ہوتے ہیں۔ 
والے کچھ لوگوں میں بچپن کا اختتام ہونے  CLN2بچے عموماً اپنی نوعمری کے بعد زنده نہیں ره پاتے ہیں۔  کے حاملCLN2 بغیر، 

 تک علامات پیدا نہیں ہوتی ہیں اور وه بلوغت تک زنده ره سکتے ہیں۔ 
 

CLN2 کس قدر عام ہے؟ 
 CLN2  د معلوم نہیں ہے۔اتعدیکعارضہ ہے۔ آبادی میں اس غیر معمولیایک انتہائی  

 
 یہ کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟

 CLN2  وراثت میں ملتا ہے۔ کی طرز پر یراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مایک 
 

 کیا اس کا علاج ہے؟
ے اپنجائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ  سے نبڻااور کس طرح اس کیفیت  ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 

 ۔انے چاہئیںجفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے  کے نگہداشت صحت
 

 علاج
 CLN2فراد کے لیے کے حاملاFDA راپی موجود ہے۔ یسے منظور شده ایک انزائم ریپلیسمنٹ تھ 

  

 CLN2 کلک کریں۔ یہاں کے علاج کے بارے میں مزید معلومات کے لیے 
 

 طبی آزمائشیں
ی قدر پیمائی ک راپییجین تھاور  راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھکے لیے زیر تفتیش  CLN2دیکھیں جو  طبی آزمائشیںکلک کر کے وه  یہاں

 کر رہی ہیں۔ 
 

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

 ماخذ
• Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://www.biomarin.com/our-treatments/products/brineura/
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/
https://medlineplus.gov/genetics/
https://medlineplus.gov/genetics/
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Cerebrotendinous Xanthomatosis (CTX) 
 

 CTXہے جس کا نتیجہ اعصابی علامات کی شکل میں برآمد یتجا ہومیں جسم کے مختلف حصوں میں چربی خلاف معمول اسڻورکے حاملافراد
عموماً بچپن کے  لا پنکی دیگر علامات جیسے دیرینہ اسہال اور قرنیہ کا دھند CTXہوتا ہے جو عموماً بچپن کے اوائل میں شروع ہوتی ہیں۔ 

 ۔ےہادوران شروع ہوت
 
 کا فنکشن:انزائمجین اور  

CYP27A1  جین میں تبدیلیوں کی وجہ سےCTX  ہوتا ہے۔CYP27A1  ہائیڈروکسیلیس  27جین عام طور پر جسم کو اسڻیرال
)sterol 27-hydroxylase ہوتا ہے جو کولیسڻرول کو تحلیل کرنے میں مدد کرتا ہے۔ انزائم) بنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایک

CTXمیں، کولیسڻرول اور دیگر روغنی ماده، کولیسڻانول زینتھومس ( کے حامل افرادxanthomas پر طورےک) نامی روغنی دانوں 
 ۔ ہیںےجوڑتکو ہڈی سے ےعضل، جو یںہےجات ےمیں پائنسونجمع ہو جاتا ہے۔ یہ زینتھومس سب سے عمومی طور پر دماغ اور 

 
 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 

 CTXمسائل ی۔ عصبسکتے ہیںپیدا ہو کے امراض دیرینہ اسہال اور موتیا میںمیں بچپن  کے حامل افراد ً اوائل بلوغت میں  عموما
، گویائی میں نقص، بازوؤں اور ڻانگوں میں حسیت کا امراضپیدا ہوتے ہیں اور اس میں غشی کے دورے، نقل و حرکت کے 

شامل ہیں۔ زینتھومس (جلد میں خلاف معمول پیلے رنگ کے روغنی ذخائر) ڈپریشناور  ،ماوہازائل ہونا، ذہنی عمل میں زوال، 
اور ایڑیوں  ،ہاتھوں، کہنیوں، گھڻنوں، گردن زیادهہیں اور سب سے ےہوتعام طور پر نوجوانی یا اوائل بلوغت کے دوران پیدا 

میں دل کے مرض کا افراد کے حاملCTXہیں۔ ان سے ان مقامات پر لچک میں خلل پڑ سکتا ہے۔  پائے جاتےمیں نسونکی 
 اضافی خطره بھی ہوتا ہے۔

 
CTX کس قدر عام ہے؟   

 CTX  افراد کو متاثر کرتا ہے۔ 1:1,000,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیایک انتہائی 
 

CTX کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟ 
 CTX  وراثت میں ملتا ہے۔ کیراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مایک 

 
 ہے؟کیا اس کا علاج 

ے نپاجائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ  سے نبڻا اور کس طرح اس کیفیت ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 
 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت

 
 علاج

 CTXکے لیے کے حامل افرادFDA  سے منظور شده ایک علاج موجود ہے 
  

 CTX کلک کریں یہاں کے علاج کے بارے میں مزید معلومات کے لیے 
 

 طبی آزمائشیں
 کے لیے زیر تفتیش دوا کی جانچ کر رہی ہیں۔ CTXجو  طبی آزمائشیں دیکھیںکلک کر کے وه  یہاں

 
 اضافی معلومات اور تعاون

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

 
 ماخذ

• Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://travere.com/our-pipeline/chenodeoxycholic-acid/
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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 مرضکا ) Fabryفیبری (
 

جاتا ہے۔ دل، گردوں، اور خون کی ه جمع ہو عارضہ ہے جس کی وجہ سے جسم کے اعضا میں روغنی مادمعمولی غیرمرض ایک  کا فیبری
 ہو سکتی ہیں۔ پیدا اور فالج سمیت جان لیوا پیچیدگیاں  ،کی وجہ سے دل کے دورے، گردے کے مرضع ہونےجمشریانوں میں ان مادوں کے 

 
 کا فنکشن:انزائمجین اور  

GLA  مرض ہوتا ہے۔ کا کی وجہ سے فیبری غیراتتمیںGLA  جین عام طور پر جسم کو الفا گلیکڻوسائڈیس 
A (alpha-galactosidase A)  ہوتا ہے جو گلوبوڻرائیوزائل سیرامائڈ انزائمبنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایک

)globotriaosylceramideمیں، دل،  میں مبتلا افرادض مر کے معروف روغنی مادے کو تحلیل کرتا ہے۔ فیبری پر ) کے طور
 تا ہے۔ جا ہو جمعگردوں، اعصاب اور خون کی چھوڻی شریانوں میں گلوبوڻرائیوزائل سیرامائڈ 

 
 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 

میں نمودار لوغتبطور پر اوائل عاماور فالج ہوتا ہے، جو  ،کی وجہ سے گردے کا مرض، دل کا مرضقسممرض کی قدیم کے فیبری 
آنے ے ، پسینسرخیپر خصوصیمیں بچپن میں ہاتھوں اور پیروں میں درد، جلد وں لڑکبہت سارے میں مبتلامرض کے ہوتا ہے۔ فیبری 

مرض کے ، معدے و آنت کے مسائل، اور سماعت کا فقدان ہوتا ہے۔ فیبری لا پنگھٹ جانا، آنکھوں کے قرنیہ میں دھند کے عمل کا
 غت کے دوران ظاہر ہو سکتی ہیں اور خاص طور پر دل یا گردوں کو متاثر کرتی ہیں۔ بلوقسمینکی کم شدید 

 
 مرض کس قدر عام ہے؟کا فیبری 

خواتین میں اس کی  مردوں کو متاثر کرتا ہے۔ 60,000 – 1:40,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیمرض ایک  کا فیبری
 موجودگی نامعلوم ہے۔ یہ مردوں میں زیاده عام اور عموماً زیاده شدید ہے۔ 

  
 مرض کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟کا فیبری 

خواتین میں فیبری مرض کی رینج لا  ہے۔تا موروثی طور پر منتقلہوکے انداز میں  سے لنک شده وراثت Xمرض ایک کا فیبری 
 علامتی سے لے کر قدیمی طور پر متاثر مردوں کی طرح شدید تک ہو سکتی ہے۔

 
 کیا اس کا علاج ہے؟

ے نپاجائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻااور کس طرح اس کیفیت  ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 
 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت

 
 علاج

GLA  افراد کے لیے  میں مبتلامرض  کے کے حامل فیبریغیراتتمیں مخصوصFDA  اور  راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھسے منظور شده
FDA  فراہم کننده علامات کو کنڻرول  کا موجود ہے۔ آپ کا نگہداشت صحت راپییتھن وچیپرفارماکولوجیکل سے منظور شده ایک

 راپیز پر بھی غور کر سکتا ہے۔یکرنے میں مدد کے لیے اضافی تھ
  
 کلک کریں یہاں مرض کے علاج کے بارے میں مزید معلومات کے لیےکے فیبری  

• Fabrazyme 
• Migalastat 

 
 طبی آزمائشیں:

زیر خامره میں ، راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھمرض کے لیے زیر تفتیش  کے دیکھیں جو فیبری طبی آزمائشیںکلک کر کے وه  یہاں
 کا مطالعہ کر رہی ہیں۔  راپیزیجین تھاور ،راپیزیتخفیف کی تھ

 
 اضافی معلومات اور تعاون

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

 ماخذ
• Genetics Home Reference (GHR) and Medline Plus 

 
 

https://www.fabrazyme.com/
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/
https://www.fabrydisease.org/
https://fabry.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
https://medlineplus.gov/genetics/
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 مرضکا ) Gaucherگؤچر (
 

مرض کی سب سے کے مرض ہے جس کے نتیجے میں جسم کے اعضا میں روغنی ماده جمع ہو جاتا ہے۔ گؤچر غیر معمولیمرض ایک  کا گؤچر
کے گؤچر  2فراد میں بڑھے ہوئے جگر اور تلیّاں، ہڈی کا مرض، اور جریان خون کے مسائل ہو سکتے ہیں۔ ڻائپ کے حاملا 1عام قسم، ڻائپ 

 کوبچوں میں مبتلامرض  کے گؤچر 3اعصابی مرض بھی ہوتا ہے اور عموماً اوائل بچپن میں مہلک ہوتا ہے۔ ڻائپ  بتدریجمرض میں 
 ہے۔یہوتکے بیچ شدت کے لحاظ سے متوسط  2اور  1ہے جو ڻائپ یہوتیبیماریایس

 
 جین اور خامره کا فنکشن: 

GBA  مرض ہوتا ہے۔ کا میں تبدیلیوں کی وجہ سے گؤچرGBA ) جین عام طور پر جسم کو بیڻا گلوکوسیریبروسائڈیسbeta-
glucocerebrosidase ہے جو گلوکوسیریبروسائڈ (انزائم) بنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایکglucocerebrosideپر ) کے طور 

گودے میں  اور ہڈی کے ،میں، جگر، تلیّمیں مبتلاافرادمرض کے گؤچر  1معروف روغنی مادے کو تحلیل کرتا ہے۔ ڻائپ 
 ہے۔  جمع ہو جاتاافراد کے دماغ میں بھی گلوکوسیریبروسائڈ میں مبتلاگؤچر  3اور  2ہے۔ ڻائپ  جمع ہو جاتاگلوکوسیریبروسائڈ 

 
 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 

رینج معمولی سے شدید میں بچپن سے جوانی تک کبھی بھی علامات نظر آ سکتی ہیں۔ علامات کی افراد  میں مبتلاگؤچر مرض  1ڻائپ 
تک ہو سکتی ہے اور اس میں بڑھا ہوا جگر اور تلیّ، خون کی کمی، آسانی سے خراش پڑنا، اور فریکچرز اور درد سمیت ہڈی نوعیت 

خلاف میں دماغ میں اضافی مرض ہوتا ہے۔ علامات میں آنکھ کی افراد  میں مبتلاگؤچر مرض  3یا  2کے مسائل شامل ہیں۔ ڻائپ 
ہے،  یتپائیجازیاده شدید ہے اور شیر خوارگی میں  2مسائل شامل ہیں۔ ڻائپ  عضلاتیات و سکنات، غشی کے دورے، اور حرکمعمول 

بیشتر کے حاملگؤچر مرض  2ہے۔ بدقسمتی سے، ڻائپ  یتڑکشدتپبچپن میں موجود ہوتی ہے اور مزید سست روی سے  3جبکہ ڻائپ 
 بچے
سے ولادت سے قبل جان لیوا پیچیدگیاں پیدا ہو سکتی سست روقسممیں فوت ہو جاتے ہیں۔ کافی شدید، قبل از ولادت کی عمر سال 1-3
افراد کو بنیادی طور پر دل  قسم میں مبتلاقلب و عروقی غیر معمولیاور شیر خوار صرف چند دنوں تک زنده ره سکتے ہیں۔  ،ہیں
 قسم میں مبتلاہے۔ اس اسکتبھی ہو  کا مرض اور بڑھی ہوئی تلیّ ،الیاں، ہڈی کے مسائلمرض ہوتا ہے لیکن انہیں آنکھ کی بے اعتدکا

 افراد بلوغت تک زنده ره سکتے ہیں۔ 
 

  مرض کس قدر عام ہے؟کا گؤچر 
گؤچر مرض  1افراد کو متاثر کرتا ہے۔ ڻائپ  100,000 – 1:50,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیمرض ایک کا گؤچر 

  ) نسل کے افراد میں زیاده عام ہے۔Ashkenazi Jewishاشکنازی یہودی (
 

 مرض کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟ کا گؤچر 
 وراثت میں ملتا ہے۔ کی طرز پر یراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مگؤچر مرض ایک  

 
 کیا اس کا علاج ہے؟

ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻاور کس طرح اس کیفیت  ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 
 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت

 
 علاج

   زیر خامره میں تخفیف کی اور  راپییزیانزائم ریپلیسمنٹ تھسے منظور شده  FDAکے لیے  میں مبتلا افرادمرض کے گؤچر  1ڻائپ             
 مرض کی دماغی ابتلاؤں کے لیے کوئی منظور شده علاج نہیں ہے۔  کے گؤچر 3اور  2موجود ہیں۔ بدقسمتی سے، ڻائپ  راپیزیتھ            
  
 کلک کریں یہاںمرض کے علاج کے بارے میں مزید معلومات کے لیے  کے گؤچر 

• )imiglucerase( ®Cerezyme 
• )alpha (velaglucerase ®VPRIV 
• )alpha (taliglucerase ®Elelyso 
• )eliglustat( ®Cerdelga 
• )miglustat( ®Zavesca 

 
 طبی آزمائشیں:            
 مرض کے لیے زیر تفتیش معالجوں کا مطالعہ کر رہی ہیں۔ زیر مطالعہ  کے دیکھیں جو گؤچر طبی آزمائشیںکلک کر کے وه  یہاں            
 شامل ہے۔  راپییزیر خامره میں تخفیف کی تھاور  راپییجین تھراپیز میں یتھ            

 
 اضافی معلومات اور تعاون

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

https://www.cerezyme.com/
https://www.vpriv.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.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://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/
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• Gaucher FoundationNational  
 

 ماخذ
• Genetics Home Reference )GHR( and MedlinePlus 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 

 

https://www.gaucherdisease.org/
https://www.gaucherdisease.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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GM1 گینگلیوسائڈوسس 
 

GM1 ) گینگلیوسائڈوسسGM1 gangliosidosis نشوونما سے متعلق معذوریاں، ہڈیوں  بتدریجعارضہ ہے جس کی وجہ سے غیر معمولی) ایک
 GM1ہیں۔ ےہوتپیدا نقوشامتیازی ےسے متعلق بے اعتدالیاں، بڑھے ہوئے جگر اور تلیّ، بصارت کا فقدان، ہڈی کے مرض اور چہرے ک

گینگلیوسائڈوسس کی ایسی بھی کم  GM1بچتے ہیں۔ کا شکار بچے عموماً اوائل بچپن کے بعد زنده نہیں قسمگینگلیوسائڈوسس کی سب سے شدید 
 ہیں جو مزید سست روی سے بڑھتی ہیں۔اقسامشدید 

 
-betaجین میں تبدیلیوں کے نتیجے میں ہوتا ہے، جو بیڻا گلیکڻوسائیڈیس ( GLB1گینگلیوسائڈوسس  GM1کا فنکشن: انزائمجین اور 

galactosidaseےمادہوتا ہے جو عام طور پر روغنی انزائمگلیکڻوسائیڈیس ایک -) بنانے کے لیے ہدایات فراہم کرتا ہے۔ بیڻا ،GM1 
اور دیگر اعضا میں موجود  ،گینگلیوسائڈ دماغ، جگر، تلیّ GM1تو  ،گلیکڻوسائیڈیس کم ہوتا ہے-گینگلیوسائڈ کو تحلیل کرتا ہے۔ جب بیڻا

 زہریلا جماؤ مرض کی علامات کا سبب بنتا ہے۔ خلیوں میں جمع ہو جاتا ہے۔ یہ
 

ہے، جس کی تشخیص عموماً زندگی  1گینگلیوسائڈوسس کی سب سے عمومی شکل ڻائپ  GM1علامات کے بارے میں مزید معلومات: 
 1ڻائپ  ،رکے پہلے سال میں تب ہوتی ہے جب بچوں کی نشوونما میں تاخیر نظر آتی ہے جو بڑھ کر بدتر ہو جاتا ہے۔ وقت گزرنے پ

GM1  اور ہڈیوں سے متعلق امراض پیدا  ،، غشی کے دورےاںنومولود بچوں میں بڑھے ہوئے جگر اور تلیّمیں مبتلاگینگلیوسائڈوسس
اور بیشتر افراد اوائل بچپن کے بعد زنده نہیں  ،اور دل کا مرض پیدا ہو جاتا ہےنقوش"کھردرے" ےکرتا ہے۔ کچھ افراد میں چہرے ک

گینگلیوسائڈوسس اواخر شیر خوارگی یا اوائل بچپن میں، سست رفتار ارتقا کے ساتھ ظاہر ہو سکتا ہے۔ سب  GM1 2بچتے ہیں۔ ڻائپ 
 سالوں میں ظاہر ہو سکتا ہے۔کےلڑکپنگینگلیوسائڈوسس ہے، جو  GM1 3ڻائپ قسمسے کم شدید 

 
GM1 ئڈوسس کس قدر عام ہے؟گینگلیوسا 

GM1  نومولود بچوں میں ہوتا ہے۔ 1:200,000سے  1:100,000عارضہ ہے، اور لگ بھگ غیر معمولیبہتگینگلیوسائڈوسس ایک 
 

GM1  گینگلیوسائڈوسس کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟ 
 GM1  وراثت میں ملتا ہے۔کی طرز پر یراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مگینگلیوسائڈوسس ایک 

 
 کیا اس کا علاج ہے؟

ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻاور کس طرح اس کیفیت  ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 
 ۔انے چاہئیںجفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے  کے نگہداشت صحت

 
 علاج

 GM1  گینگلیوسائڈوسس کے لیے فی الحالFDA  سے منظور شده کوئی علاج نہیں ہے 
 

 طبی آزمائشیں
 ۔کا مطالعہ کر رہی ہیںاپیریجینتھ زیر تفتیش گینگلیوسائڈوسس کے لیے GM1دیکھیں جو  آزمائشیںطبی کلک کر کے وه  یہاں

 
 اضافی معلومات اور تعاون

• Genetics Home Reference & Medline Plus GM1 Gangliosidosis 
• Cure GM1 
• Hunter's Hope     

 
 ماخذ 
• MedlinePlusGenetics Home Reference (GHR) and  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

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://curegm1.org/
https://www.huntershope.org/family-care/leukodystrophies/gm1-gangliosidosis/
https://medlineplus.gov/genetics/
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D)-(LALLysosomal Acid Lipase Deficiency  
 

LAL-D  کرتا ہے۔  کرنے میں مدد ہوتا ہے جو چکنائی کو تحلیلناپیدوالے لوگوں میں ایک ایسا خامرهLAL-D  جگر میں مرض کا سبب بن سکتا
 کی ایک مزید عمومی، کم شدید شکل اواخر زندگی میں شروع ہوتی ہے۔  LAL-Dہے، جو شیر خوار بچوں میں جان لیوا ہو سکتا ہے۔ 

 
 کا فنکشن:انزائمجین اور  

LIPA  کی وجہ سے غیراتتجین میںLAL-D  ہوتا ہے۔LIPA  یزلیپجین عام طور پر جسم کو لائزوزومل ایسڈ 
)lysosomal acid lipase ہوتا ہے جو چکنائی کو تحلیل کرتا ہے۔ انزائم) بنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایکLAL-D کے حامل

 ۔ جمع ہو جاتی ہےمیں، جگر میں چکنائی  افراد
 

 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 
LAL-D ) جو وولمن)Wolmanبچوں میں بڑھے ہوئے جگر اور تلیّاں، وزن میں میں مبتلابھی معروف ہے)  پر ) مرض کے طور

معدے و آنت کے مسائل، بشمول پاخانے میں چکنائی ہوتی ہے۔ بچوں کو جگر کا مرض، متعدد عضو کا کام ناقص اضافہ، یرقان، اور 
 بچے برگردوی غدود قسم میں مبتلااور شدید غذائی قلت ہوتی ہے اور عام طور پر وه ایک سال کے بعد زنده نہیں بچتے۔ شدید  ،نہ کرنا

)adrenal glands(  کی کمی، اور نشوونما سے متعلق تاخیر کے بھی شکار ہوتے ہیں۔  ، خونجمع ہونےمیں کیلشیم کےLAL-D  کی
بھی معروف ہے) بچپن سے لے کر بلوغت  پر مرض کے طورےکل ایسڻر اسڻوریج ائریمیں (جو کولیسڻقسمبعد میں شروع ہونے والی 

راد میں عام طور پر جگر بڑھے ہوئے افکے مرض میں مبتلاکی بعد میں شروعات  LAL-Dتک کبھی بھی علامات ظاہر ہو سکتی ہیں۔ 
ہوتے ہیں اور ان میں بڑھی ہوئی تلیّاں، جگر کا مرض، معدے و آنت کے مسائل، اور دل کے دورے اور فالج کا اضافی خطره بھی ہو 

 سکتا ہے۔
 

LAL-D کس قدر عام ہے؟ 
LAL-D  افراد کو متاثر کرتا ہے۔ تاخیر سے شروع ہونے والی  300,000 – 1:40,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیبہتایک

  زیاده عام ہے۔قسم
 

LAL-D کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟ 
  LAL-Dوراثت میں ملتا ہے۔کی طرز پریراثآڻوسومل رجعت پسندانہ م 

 
 کیا اس کا علاج ہے؟

ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻاور کس طرح اس کیفیت  ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 
 فراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جائیں۔ کے نگہداشت صحت

 
 علاج

 LAL-Dافراد کے لیے میں مبتلاFDA  موجود ہے۔  راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھسے منظور شده ایک 
  

 D-LAL کلک کریں یہاں کے علاج کے بارے میں مزید معلومات کے لیے 
 

 طبی آزمائشیں:
 موجود ہیںطبی آزمائشیںکے لیے زیر تفتیش علاج کا مطالعہ کرنے والی کوئی  D-LALکلک کر کے دیکھیں کہ آیا  یہاں

 
 اضافی معلومات اور تعاون

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

 
 ماخذ 
• Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus 

 
 
 
 
 
 
 
 

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://rarediseases.org/rare-diseases/cholesteryl-ester-storage-disease/
https://laldaware.org/
https://liverfoundation.org/for-patients/about-the-liver/diseases-of-the-liver/lysosomal-acid-lipase-deficiency/
https://medlineplus.gov/genetics/
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  Metachromatic Leukodystrophy(MLD) یوکوڈسڻروفیڻک لیڻاکرومیم
 

غیر ) ایک Metachromatic leukodystrophyلیوکوڈسڻروفی (ڻک یمیڻاکرومکی کمی کے سبب  A (arylsulfatase A)ارائلسلفاڻیس 
کی  MLDدیگر بے اعتدالیوں کا سبب بنتا ہے۔  راو ،اعصابی مرض ہے جو ذہانتی معذوری، حرکی صلاحیتوں سے محرومی بتدریج، معمولی

 بچپن سے لے کر بلوغت تک کبھی بھی ظاہر ہو سکتی ہیں۔اقسامعموماً بچپن میں مہلک ہوتی ہے۔ معتدل تر قسمسب سے عمومی 
  
 کا فنکشن:انزائمجین اور  

جین عام طور پر جسم کو  ARSAہیں۔ ےہوتغیراتتجین میں  ARSAبیشتر افراد کے کے حاملMLD کی کمی کے سبب  Aارائلسلفاڻیس 
کو تحلیل کرتا  پرروغنی مادے ) کے طورsulfatides( زڈائہوتا ہے جو سلفاڻانزائمبنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایک  Aارائلسلفاڻیس 

 بنتےجو طبی نشانیوں اور علامات کا سبب  جمع ہو جاتے ہیںزڈائسلفاڻمیں، دماغ میں زہریلے  کے حامل افرادMLDہے۔ 
۔ ےہوتجین میں نہیں  ARSAہیں، مگر تےہوغیراتتجین میں  PSAPکی ایک معمولی سی تعداد میں میں مبتلاافرادMLD ۔ ہیں

ScreenPlus PSAP  کی وجہ سے ہونے والے غیراتتمیںMLD کا پتہ نہیں لگاتا ہے۔ 
 

 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 
MLDکا سامنا ہوتا ہے، جس کے نتیجے میں ذہانتی عمل اور حرکی صلاحیتوں یبتدریجتنزلفنکشن میں  یافراد کو عصبمیں مبتلا

، غشی کے نکل جانے کی بیماریپیشاب ہوتی ہے۔ اضافی خصوصیات میں بازوؤں اور ڻانگوں میں حساسیت کا فقدان، می مینبتدریجک
میں قسمن کی پبچاواخرِ ، قسمکی زیاده عمومی  MLDدورے، فالج، گویائی کا فقدان، اندھاپن، اور سماعت کا فقدان شامل ہو سکتے ہیں۔ 

، غشی دشواریبات کرنے میں اقساممیں شروع ہونے والی بلوغتکی نابالغ یا  MLD۔ ره پاتےبچے، عموما بچپن کے بعد زنده نہیں مبتلا
 نیز رویہ اور شخصیت میں تبدیلیوں کے ساتھ ظاہر ہو سکتی ہیں۔ کے دورے،

 
MLD کس قدر عام ہے؟ 

MLD  افراد کو متاثر کرتا ہے۔ 160,000 – 1:40,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیبہتایک 
 

MLD کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟ 
 MLD  وراثت میں ملتا ہے۔کی طرز پریراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مایک 

 
 کیا اس کا علاج ہے؟

ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻتک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب اور کس طرح اس کیفیت  2020یہ معلومات نومبر 
 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت

 
 علاج

MLDکی مدد سے ہوتا ہے۔  ڻرانسپلانڻیشنکیہڈی کے گودے کچھ لوگوں کا علاج فی الحال میں مبتلا 
  

 طبی آزمائشیں
جین اور ایک زیر تفتیش راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھکے لیے ایک زیر تفتیش  MLDدیکھیں جو طبی آزمائشیںکلک کر کے وه  یہاں

  کا مطالعہ کر رہی ہیں۔راپییتھ
 

 اضافی معلومات اور تعاون
• MLD)Reference & Medline Plus (Genetics Home  
• MLD)( National Organization for Rare Disorders 
• MLD کا علاج 
• MLD Foundation 
• Hunter’s Hope 
• undationUnited Leukodystrophy Fo 

 
 ماخذ   
• Genetics Home Reference (GHR) and 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://www.curemld.com/
https://www.curemld.com/
https://mldfoundation.org/%E2%80%8E%C2%A0
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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 ) سنڈروم بھی کہا جاتا ہےHunterجس کو ہنڻر ( II (Mucopolysaccharidosis Type II, MPS II)میوکوپولیسیکرائیڈوسس ڻائپ 
 

MPS II  سالمے جسم کے بہت سارے اعضا میں جمع ہو جاتے ہیں۔ پیچیده عارضہ ہے جس میں شکر کے غیر معمولیایکMPS II میں
 MPS II، اور صحت کے نمایاں مسائل ہوتے ہیں۔ علاج کے بغیر، نقوشامتیازیے کافراد میں عموماً نشوونما سے متعلق معذوریاں، چہرے مبتلا

 بچے زنده نہیں بچتے۔کے حاملقسمکی شدید 
 
 کا فنکشن:انزائماور  جین 

IDS  کی وجہ سے غیراتتجین میںMPS II  ہوتا ہے۔IDS  سلفاڻیس (-2جین عام طور پر جسم کو آئیڈورونیٹiduronate 2-
sulfatase ہوتا ہے جو گلائیکوسیمینوگلائیکینس ( انزائم) بنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایکglycosaminoglycans, GAGs کے (

جگر، تلیّ، دل، ہڈیوں، جلد،  GAGsمیں،  میں مبتلا افرادMPS IIشکر کے بڑے سالموں کو تحلیل کرتا ہے۔  ،معروف پر طور
 ، اور دماغ میں جمع ہو جاتے ہیں، جس کے نتیجے میں مرض کی علامات ظاہر ہوتی ہیں۔وںپھیپھڑ

 
 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 

MPS II  افراد کی عموماً شیر خوارگی کے دوران تشخیص ہوتی ہے۔ ان میں امتیازی "کھردرے" چہرے کی میں مبتلاقسمکی شدید
مخصوص تنگ نالیاں، بڑھے ہوئے جگر اور تلیّاں، ناف یا چڈھے سے متعلق ہرنیا، مختصر قدوقامت، جلد پر سانس کی خصوصیات، 

دان، پھیپھڑے کا مرض، دل کا مرض، نشوونما سے متعلق ، اور ہڈی کا مرض ہوتا ہے۔ انہیں بینائی کی کمی، سماعت کا فقسرخی
افراد میں مرض کی سست رفتار پیشرفت ہو میں مبتلاقسمکی کم شدید  MPS II۔ ےہاسکتبھی ہو کا سامنا معذوری اور رویہ جاتی خلل 

 سکتی ہے۔
 

MPS II کس قدر عام ہے؟ 
MPS II  مردوں کو متاثر کرتا ہے۔ 170,000 – 1:100,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیبہتایک 

 
MPS II  کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟  

 MPS II  ایکX  وراثت میں ملتا ہے۔ کی طرز پریراثرجعت پسندانہ مسے لنک شده 
 

 کیا اس کا علاج ہے؟
ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻاور کس طرح اس کیفیت  ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 

 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت
 

 علاج
FDA            راپی موجود ہے جو یتھکی ایک سے منظور شده انزائم ریپلیسمنٹMPS II  کی کچھ علامات کو بہتر بناتی ہے، لیکن   

 وه اعصابی خصوصیات کا علاج نہیں کرتی ہے۔            
 

 MPS II  کلک کریں یہاںکے علاج کے بارے میں مزید معلومات کے لیے 
 

 طبی آزمائشیں
  جین اور ایک زیر تفتیش  راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھیش کے لیے ایک زیر تفت MPS IIدیکھیں جو  طبی آزمائشیںکلک کر کے وه  یہاں            

 کا مطالعہ کر رہی ہیں۔ راپییتھ            
 

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

 
 ماخذ

• Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus 

 
 
 
 
 
 
 

https://www.elaprase.com/
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/


 17از  12صفحہ 
 

 بھی کہا جاتا ہے IIIB) سندڑوم ڻائپ Sanfilippo، جس کو سنفلپو (IIIB (MPS IIIB)میوکوپولیسیکرائیڈوسس ڻائپ 
 

MPS IIIB  عارضہ ہے جس میں پیچیده شکر کے سالمے دماغ میں جمع ہو جاتے ہیں جن کی وجہ سے نشوونما سے متعلق اہم غیر معمولیایک
 معذوریاں اور رویہ جاتی مسائل پیدا ہوتے ہیں جو وقت گزرنے پر بدتر ہوتے جاتے ہیں۔ 

 
 کا فنکشن:انزائمجین اور  

NAGLU  جین میں تبدیلیوں کی وجہ سےMPS IIIB  ہوتا ہے۔NAGLU لفا یجین عام طور پر جسم کو اN گلوکوسسیڻائل یا 
نوگلائیکینس ائماہوتا ہے جو گلائیکوس انزائم) بنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایک alpha-N-acetylglucosaminidase(نیڈیس امائ

)GAGsشکر کے بڑے سالموں کو تحلیل کرتا ہے۔  ،معروف پر ) کے طورMPS IIIBدماغ اور ریڑھ کی ہڈی  ،فراد میںکے حاملا
 ہے۔ جمع ہو جاتاGAGsمیں 

 
 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 

MPS IIIBبچوں میں عموماً پری اسکول والے سالوں کے دوران تشخیص ہوتی ہے۔ عمومی خصوصیات میں گویائی میں کے حامل
خصوصیات اور غشی کے دورے بھی پیدا ہو سکتے  آڻسڻکتاخیر، رویہ جاتی مسائل، نیند کے مسائل اور ذہانتی معذوری شامل ہیں۔ 

والےکچھ بچوں  MPS IIIBکچھ حرکی صلاحیتوں سے محروم ہو سکتے ہیں۔ بتدریجبچے بڑے ہونے پر کے حاملMPS IIIBہیں اور 
چڈھے سے متعلق ہرنیا ہوتے  یا، بڑھا ہوا جگر، بینائی اور سماعت کا فقدان، اور ناف نقوشکھردرے ےکمیں معتدل حد تک چہرے 

 ہیں۔ 
 

 یہ کس قدر عام ہے؟
MPS IIIB  افراد سے کمکو متاثر کرتا ہے۔  1:70,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیایک 

 
MPS IIIb  کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟  

MPS IIIB  وراثت میں ملتا ہے۔ کی طرز پریراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مایک 
 

 ہے؟کیا اس کا علاج 
ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻاور کس طرح اس کیفیت  ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 

 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت
 

 علاج
MPS IIIB  کیلئے فی الحالFDA  سے منظور شده کوئی علاج نہیں ہے۔ 

 
 طبی آزمائشیں

اور ایک زیر  راپییریپلیسمنٹ تھانزائم کے لیے ایک زیر تفتیش  MPS IIIBدیکھیں جو  طبی آزمائشیںکلک کر کے وه  یہاں
 کا مطالعہ کر رہی ہیں۔ راپییجین تھتفتیش 

 
 اضافی معلومات اور تعاون

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

 ماخذ
• Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus 

 

 
 

 
 
 
 
 
 
 

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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 بھی کہا جاتا ہے IVA) سنڈروم ڻائپ Morquio، جس کو مارکیو (IVA (MPS IVA)میوکوپولیسیکرائیڈوسس ڻائپ 
 

MPS IVA  بتدریجطور پر ہڈیوں میں جمع ہو جاتے ہیں، جس کی وجہ سے بنیادیسالمے پیچیده عارضہ ہے جس میں شکر کے غیر معمولیایک 
 ہوتی ہیں۔پیدا اور ہڈی سے متعلق دیگر بے اعتدالیاں  ،ہڈی کا مرض، مختصر قدوقامت

 
 کا فنکشن:انزائمجین اور  

GALNS  جین میں تبدیلیوں کی وجہ سےMPS IVA  ہوتا ہے۔GALNS  جین عام طور پر جسم کوN 6سیڻائل گلیکڻوسیمائن یا-
ہوتا ہے جو گلائیکوسیمینوگلائیکینس انزائم ) بنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایک N-acetylgalactosamine 6-sulfataseسلفاڻیس (

)GAGsکو تحلیل کرتا ہے۔ شکر کے بڑے سالموں  ،معروف پر ) کےطورMPS IVAطور پر ہڈیوں میں بنیادیفراد میں، کے حاملا
GAGsہے۔  جمع ہو جاتا 

 
 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 

کی تشخیص عموماً شیر خوارگی کے دوران ہوتی ہے، جو عام طور پر ریڑھ، جوڑوں کی  MPS IVAہڈی کے مرض کی وجہ سے 
، لا پنوالے کچھ بچوں کو دل کا مرض، آنکھوں کے قرنیہ میں دھند MPS IVAہے۔ یبنتبب اور مختصر قدوقامت کا سناقصساخت،

 MPS IVAنالی، ناف یا چڈھے سے متعلق ہرنیا اور سماعت کا فقدان بھی ہوتا ہے۔  سانس کی تنگمعتدل حد تک بڑھا ہوا جگر، 
جبکہ معتدل  ،بچپن کے آخر یا نوجوانی تک زنده ره سکتے ہیںفراد صرف کے حاملاعموماً ذہانت کو متاثر نہیں کرتا ہے۔ شدید علامات 

 علامات والے افراد بلوغت تک زنده ره سکتے ہیں۔ 
 

MPS IVa کس قدر عام ہے؟ 
 : کثرت 

MPS IVA  افراد کو متاثر کرتا ہے۔  300,000 – 1:200,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیایک انتہائی 
 

MPS IVa  کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟ 
MPS IVA  وراثت میں ملتا ہے۔ کی طرز پریراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مایک 

 
 کیا اس کا علاج ہے؟

ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻاور کس طرح اس کیفیت  ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 
 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت

 
 علاج

MPS IVA  کے لیےFDA  موجود ہے۔راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھسے منظور شده ایک 
 

MPS IVa کلک کریں یہاں کے لیے علاج کے بارے میں مزید معلومات کے لیے 
 

 طبی آزمائشیں
 ہیںطبی آزمائشیںکے لیے کوئی نئی  MPS IVaکلک کر کے دیکھیں کہ آیا  یہاں

  
 اضافی معلومات اور تعاون

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

 ماخذ
• Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

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/%E2%80%8E
https://rarediseases.org/rare-diseases/morquio-syndrome/%E2%80%8E
https://mpssociety.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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 ) بھی کہا جاتا ہےLamy Syndrome-Maroteauxلیمی سنڈروم (-، جس کو میروڻیکسVI (MPS VI)ڻائپمیوکوپولیسیکرائیڈوسس 
 

MPS VI  سالمے جسم کے بہت سارے اعضا میں جمع ہو جاتے ہیں۔ پیچیده عارضہ ہے جس میں شکر کے غیر معمولیایکMPS VI  والے
نالی میں سانس کیے اعضاء میں مرض کی شمولیت ہوتی ہے، جس میں دل اور افراد میں عموماً ایک امتیازی ظاہری ہیئت اور جسم کے بہت سار

ً  والے افراد میں MPS VIامکانی طور پر جان لیوا تبدیلیاں شامل ہیں۔  کی سب سے شدید  MPSVIنارمل ذہانت ہوتی ہے۔ علاج کے بغیر،  عموما
 ۔ره پاتےبچے بلوغت تک زنده نہیں میں مبتلاقسم

 
 فنکشن:کا انزائمجین اور  

ARSB  کی وجہ سے غیراتتجین میںMPS VI  ہوتا ہے۔ARSB  جین عام طور پر جسم کو ارائلسلفاڻیسB  ،بنانے کی ہدایت دیتا ہے
 شکر کے بڑے سالموں کو تحلیل کرتا ہے۔  ،معروف پر ) کے طورGAGsہوتا ہے جو گلائیکوسیمینوگلائیکینس (انزائمیہ ایک 

MPS VIمیں ڻشوزمختلف کےفراد میں، جسم کے حاملاGAGsہے۔  جمع ہو جاتا 
 

 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 
MPS VI  بچوں کی عموماً اوائل بچپن کے دوران تشخیص ہوتی ہے۔ ان میں عموماً ہڈی کا مرض، مختصر کے حاملقسمکی شدید

نالی، ناف سانس کیاور بڑھے ہوئے جگر اور تلیّاں ہوتی ہیں۔ ان میں تنگ نقوش،"کھردرے" ےقدوقامت، جوڑوں کے نقائص، چہرے ک
سے ذہانت متاثر نہیں ہوتی۔ شدید  MPS VIاور دل کا مرض بھی ہو سکتا ہے۔  ،ا چڈھے سےمتعلق ہرنیا، کم بینائی، سماعت کا فقدانی

جبکہ معتدل علامات والے افراد بلوغت تک زنده ره  ،ہیںپاتےعلامات والے افراد صرف بچپن کے آخر یا نوجوانی تک زنده ره 
 ہیں۔ پاتے

 
MPS VI کس قدر عام ہے؟ 

MPS VI  افراد کو متاثر کرتا ہے۔  600,000 – 1:250,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیایک انتہائی 
 

MPS VIہوتا ہے؟ یسےتوارث ک 
MPS VI  وراثت میں ملتا ہے۔ کی طرز پریراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مایک 

 
 کیا اس کا علاج ہے؟

ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻاور کس طرح اس کیفیت  ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 
 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت

 
 علاج

MPS IV  کے لیےFDA راپی موجود ہے۔یسے منظور شده ایک انزائم ریپلیسمنٹ تھ 
 

MPS IV کلک کریں۔ یہاں کے لیے علاج کے بارے میں مزید معلومات کے لیے 
 

 طبی آزمائشیں
 ہیں۔ طبی آزمائشیںکے لیے کوئی زیر تفتیش  MPS IVکلک کر کے دیکھیں کہ آیا  یہاں

 
 فی معلومات اور تعاوناضا

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

 ماخذ
• Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

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://mpssociety.org/
https://medlineplus.gov/genetics/
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 ) بھی کہا جاتا ہےSly Syndrome، جس کو سلی سنڈروم (VII (MPS VII)میوکوپولیسیکرائیڈوسس ڻائپ 
 

MPS VII  سالمے جسم کے بہت سارے اعضا میں جمع ہو جاتے ہیں۔ پیچیده عارضہ ہے جس میں شکر کے غیر معمولیایکMPS VII  والے
نالی میں سانس کیجس میں دل اور  ،افراد میں عموماً ایک امتیازی ظاہری ہیئت اور جسم کے بہت سارے اعضاء میں مرض کی شمولیت ہوتی ہے

 یں کچھ ذہانتی معذوری ہوتی ہے۔ بہت سارے افراد مکے حاملMPS VIIامکانی طور پر جان لیوا تبدیلیاں شامل ہیں۔ 
 
 کا فنکشن:انزائمجین اور  

GUSB  کی وجہ سے غیراتتمیںMPS VII  ہوتا ہے۔GUSB نائڈیسوجین عام طور پر جسم کو عام طور پر بیڻا گلوکیور 
)beta-glucuronidase ہوتا ہے جو گلائیکوسیمینوگلائیکینس (انزائم) بنانے کی ہدایت دیتا ہے، یہ ایکGAGs (پر کے طور 

 ہے۔ جمع ہو جاتاGAGsمیں ڻشوزمختلف کےافراد میں، جسم میں مبتلاMPS VIIشکر کے بڑے سالموں کو تحلیل کرتا ہے۔  ،معروف
 

 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 
MPS VII  اور عموماً وه ولادت کے فوراً بعد فوت ہو  ،جسم میں حد سے زیاده مائع ہوتا ہےکےبچوں کے حاملقسمکی سب سے شدید
، نقوشکھردرے ےکدوسرے بچوں میں اوائل بچپن کے دوران علامات پیدا ہوتی ہیں،جس میں چہرے میں مبتلاMPS VIIجاتے ہیں۔ 

ا ہے۔ ان بڑھے ہوئے جگر اور تلیّاں، دل کا مرض، ناف یا چڈھے سے متعلق ہرنیا، مختصر قدوقامت، اور ہڈی کا مرض شامل ہو سکت
بہت سارے افراد میں نشوونما سے کے حاملMPS VIIتنگ نالی، کم بینائی، اور سماعت کا فقدان بھی ہو سکتا ہے۔ سانس کی میں 

 متعلق معذوریاں بھی ہوتی ہیں، تاہم کچھ لوگوں میں نسبتاً نارمل ذہانت ہوتی ہے۔ 
 

MPS VII کس قدر عام ہے؟ 
MPS  ترین قسم غیر معمولیکی ایکMPS VII  افراد کو متاثر کرتا ہے۔  1:250,000ہے۔ یہ لگ بھگ 

  
MPS VII  کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟ 

MPS VII  وراثت میں ملتا ہے۔ کی طرز پریراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مایک 
 

 کیا اس کا علاج ہے؟
ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻ اور کس طرح اس کیفیت ،تک تازه ترین ہیں۔ آیا، کب 2020یہ معلومات نومبر 

 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت
 

 علاج
 MPS VII  کے لیےFDA  موجود ہے۔  راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھسے منظور شده ایک 

 

MPS VII  کلک کریں یہاںکے لیے علاج کے بارے میں مزید معلومات کے لیے 
 

 طبی آزمائشیں
 ہیں طبی آزمائشیںکے لیے کوئی زیر تفتیش  MPS VIIکلک کر کے دیکھیں کہ آیا  یہاں

 
 اضافی معلومات اور تعاون

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

 ماخذ
• usGenetics Home Reference (GHR) and MedlinePl 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://www.mepsevii.com/hcp/
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://mpssociety.org/
https://mpssociety.org/%E2%80%8E%C2%A0
https://mpssociety.org/%E2%80%8E%C2%A0
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Pick-Niemann  مرض ڻائپC (NPC) 
 

NPC  ۔مادے جمع ہو جاتے ہیںعارضہ ہے جس کی وجہ سے جسم کے اعضا میں کولیسڻرول اور دیگر روغنی غیر معمولیایکNPC کے
نشوونما سے متعلق تاخیر، بے ہنگم چال، غشی کے دورے، نگلنے میں  بتدریجتا ہے جس میں جا ہوپیدا میں اعصابی مرض افرادبیشتر حامل

 کی وجہ سے جگر اور پھیپھڑے کا مرض بھی ہو سکتا ہے۔ NPCاور نفسیاتی علامات شامل ہو سکتی ہیں۔  ،پریشانیاں
 

 جین اور ڻرانسپورڻر کا فنکشن: 
NPC1  جین یاNPC2  کی وجہ سے غیراتتجین میںNPC ) ،ڻائپ بالترتیبC1  اورC2( ۔ ہوتا ہےNPC1  اورNPC2  جینز عام

بنانے کی ہدایت دیتے ہیں،  2بین خلوی کولیسڻرول ڻرانسپورڻر  NPCاور  1بین خلوی کولیسڻرول ڻرانسپورڻر  NPCطور پر جسم کو 
لوگوں کے حاملNPCیہ ایسے پروڻین ہوتے ہیں جو کولیسڻرول اور دیگر چکنائیوں کو خلیوں میں منتقل کرنے میں مدد کرتے ہیں۔ 

یجے میں کلینکل نشانیاں اور ہے، جس کے نت جمع ہو جاتیجگر، تلیّ، اور دماغ میں کولیسڻرول اور چکنائی خلاف معمول  ،میں
 علامات پیدا ہوتی ہیں۔

 
 علامات کے بارے میں مزید معلومات: 

کی عمومی خصوصیات میں عمودی ڻکڻکی والا فالج،  NPCایک فرد سے دوسرے فرد میں مختلف ہو سکتا ہے، مگر  NPCیوں تو 
میں ہم آہنگی، گویائی اور نگلنے میں مسائل، ذہانتی  افرادمیں مبتلاNPCبڑھے ہوئے جگر اور تلیّاں شامل ہیں۔ وقت گزرنے پر، 

کی نشانیاں شیر خوارگی سے لے  NPCاور پھیپھڑے کا مرض پیدا ہو سکتا ہے۔  ،معذوری، ڈیمینشیا، غشی کے دورے، جگر کا مرض
 اور زنده بچنے کا انحصار علامات کی شدت اور آغاز پر ہوتا ہے۔  ،کر بلوغت تک ظاہر ہو سکتی ہیں

 
NPC کس قدر عام ہے؟ 

NPC  افراد کو متاثر کرتا ہے۔  1:150,000عارضہ ہے، جو لگ بھگ غیر معمولیانتہائیایک 
 

NPC  کس طرح وراثت میں ملتا ہے؟ 
NPC  وراثت میں ملتا ہے۔ کی طرز پریراثآڻوسومل رجعت پسندانہ مایک 

 
 کیا اس کا علاج ہے؟

ے نپاا جائے اس بارے میں فیصلے ہمیشہ سے نبڻاور کس طرح اس کیفیت  ،کبتک تازه ترین ہیں۔ آیا،  2020یہ معلومات نومبر 
 ۔نے چاہئیںفراہم کننده کے ساتھ مل کر کیے جا کے نگہداشت صحت

 
 علاج

 NPC  کے لیے فی الحالFDA ۔سے منظور شده کوئی علاج نہیں ہے 
  

 طبی آزمائشیں
NPC  جو مختلف معالجاتی طریقوں کا مطالعہ کر رہے ہیں۔کلک کریں یہاں معلومات کے لئے کے بارے میںطبی آزمائشوںکے لیے ، 

  
 اضافی معلومات اور تعاون

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

 ماخذ 
• Genetics Home Reference (GHR) and MedlinePlus 

 
 
 
 

 
 

 

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://rarediseases.org/rare-diseases/niemann-pick-disease-type-c/
https://fireflyfund.org/
https://fireflyfund.org/
https://nnpdf.org/
https://nnpdf.org/
https://parseghianfund.nd.edu/
https://parseghianfund.nd.edu/
https://medlineplus.gov/genetics/
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دونوں والدین سے  جو ایک ایک ،ہوتی ہیں : انسانی جسم میں بیشتر جینز کی دو کاپیاں)Autosomal recessive( آڻوسومل رجعت پسندانہ
کاپیوں میں بے اعتدالیاں ("تغیرات") ہیں جو جین  دونوںکا مطلب یہ ہے کہ مخصوص جین کی  آڻوسومل رجعت پسندانہمیراث وراثت میں ملتی ہیں۔

 کے کام کرنے کے طریقے کو متاثر کرتے ہیں، جس کا نتیجہ مرض کی علامات کی صورت میں برآمد ہو سکتا ہے۔
 )https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance/inheritancepatterns لنک(

  
X امراض سے لنک شده X بیشتر مردوں میں ایک  کروموزوم پر موحود جینز میں بے اعتدالیوں ("تغیرات") کی وجہ سے ہوتے ہیں۔X  کروموزوم

کروموزوم پر موجود مرض کے جین میں تبدیلی کی  Xذا کروموزوم ہوتا ہے، لہٰ  X) ہوتا ہے۔ چونکہ ان میں صرف ایک XYکروموزوم ( Yاور ایک 
 کروموزوم میں سے ایک پر Xذا ) ہوتے ہیں، لہٰ XXکروموزوم ( Xہوں گی۔ دوسری طرف، بیشتر خواتین میں دو پیدا وجہ سے مرض کی علامات 

کے  امراضسے لنک شده  Xکروموزوم پر جین کی صحت مند کاپی سے متوازن ہو جائے گی۔ عمومی طور پر،  Xموجود مرض میں تبدیلی دوسرے 
  لیے، حیاتیاتی خواتین کی نسبت مردوں میں مرض کی علامات نظر آنے کا زیاده امکان ہوتا ہے۔

 
) سے منظور FDAہے۔امریکی فوڈ اینڈ ڈرگ ایڈمنسڻریشن (اہوتاضافی معالجہمخصوص  وه تحقیقی مطالعے ہوتے ہیں جن میں ایک طبی آزمائشیں

  ہونے سے قبل نئی زیر تفتیش دوا کا مطالعہ کرنے والی طبی آزمائش کا یہ ثابت کرنا لازم ہے کہ یہ محفوظ اور مؤثر ہے۔
  

کو  انزائم۔ وکسی مخصوص مرض میں صحیح سے کام نہیں کر رہا ہکو بدلنے پر مشتمل ہوتی ہے جو انزائماس مخصوص راپییانزائم ریپلیسمنٹ تھ
  طور پر دی جاتی ہیں، تاہم کچھ براه راست مرکزی اعصابی نظام میں ڈیلیور کی جاتی ہیں۔ یراپیز درون وریدیتبدیل کرنے کی بیشتر تھ

 
افزائش کو مسدود کر کے اس کے زہریلے جماؤ کو کم مادے کی  )Substrate reduction therapyراپی (یزیر خامره میں تخفیف کے لیے تھ

 ۔ہیںؤں کی صورت مینراپیز کھانے والی دوایکرنے کا ایک طریقہ ہے۔ زیر خامره کو کم کرنے کے لیے بیشتر تھ
 

ید جین کام کرنے والی صحت مند کاپی سے بدلنے کا ایک طریقہ ہے۔کچھ جدطریقے سےایک خلاف معمول مرض کے جین کو صحیح راپییجین تھ
تبدیل شده جین کو غیر فعال کر کے کام کرتی ہیں۔ چونکہ جین تھراپی علم ادویہ کی  پر راپیز مرض کی ابتلاؤں کو کم کرنے کے طریقے کے طوریتھ

  ہیں۔مراحل مینراپیز اب بھی طبی تفتیش کے یذا بہت ساری جین تھنسبتجدید ترین فیلڈ ہے، لہٰ 
  
کا علاج کرنے  امراضایسی دوائیں استعمال کر کے مخصوص  )Pharmacologic chaperone therapyراپی (ین تھوماکولوجیکل چیپررفا

کام کرنے کا  طور پرتعاون کرتی یا اسے مستحکم بناتی ہیں، جو اسے بہتر سےکا طریقہ ہے جو بصورت دیگر ایک خلاف معمول پروڻین کی ساخت 
  اہل بناتی ہیں۔

  
، جان لیوا امراض سے شفایاب کرنے کی کوشش غیر معمولیمخصوص  )Bone marrow transplantationڻرانسپلانڻیشن (یہڈی کے گودے ک

  میں کسی فرد کی ہڈی کے گودے کو بدلنے کے لیے ایک طبی طریقہ کار ہے۔
 

 

 

 

 

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance/inheritancepatterns

