
 एको�ो�ला�सया 
(Achondroplasia)
एको�ो�ला�सया �या है?

अको�ो�ला�सया शरीर म� लंबी ह��य� क� असामा�य वृ�� से संबं�धत एक आनुवं�शक ���त है। इस ���त म�, हाथ और पैर� क� लंबी ह��य� क� वृ�� �क   जाती
है �जसके प�रणाम�व�प कद काफ� छोटा हो जाता है। इस ���त क� अ�य �वशेषता� म� �सर का बड़ा होना, नाक का चपटा होना, पीठ और रीढ़ क� असामा�य
व�ता और पैर� का झुकना शा�मल है। 

एको�ो�ला�सया कैसे होता है?

एक��ो�ला�सया एक आनुवं�शक उ�प�रवत�न का प�रणाम है जो शरीर म� लंबी ह��य� के �वकास को �भा�वत करता है। �भा�वत जीन फाइ�ो�ला�ट �ोथ �रसे�टर
फै�टर 3 (FGFR3) जीन है। यह एक �ल�भ ���त है जो लगभग 20,000 से 30,000 जी�वत ज�म� म� से 1 म� हो सकती है। जब�क कभी-कभी उ�प�रवत�न
कुछ प�रवार� म� तब पा�रत हो जाते ह� जब एक या दोन� माता-�पता एक��ो�ला�सया से �भा�वत होते ह�, अ�धकांश उ�प�रवत�न �वतः�ूत� होते ह� और आनुवं�शक
�घ�टना� का प�रणाम होते ह� और ऐसे कारक� के कारण नह� होते �ज�ह� �नयं��त �कया जा सकता है। 

इसका पता कब चलता है?

एको�ो�ला�सया का पता आमतौर पर गभा�व�ा क� तीसरी �तमाही के दौरान लगाया जाता है, जब लंबी ह��यां पया��त ��मक �वकास �द�श�त करने म� �वफल हो
जाती ह� या इसका पता ज�म के बाद भी लगाया जा सकता है, सबसे आम खोज जो पहली बार अ��ासाउंड पर देखी जाती है, वह है �ूण म� हाथ और पैर क� ह��य�
का छोटा होना। 

�या मुझे और अ�धक परी�ण करवाने चा�हए?

कई मरीज़ �ूण क� ���त के बारे म� �यादा जानने के �लए और भी परी�ण करवाना पसंद कर�गे। �जन परी�ण� के बारे म� पूछना चा�हए उनम� शा�मल ह�:
�ूण का अ��ासाउंड; यह आमतौर पर सभी गभा�व�ा� म� �कया जाता है और �ूण क� पूरी शारी�रक रचना को देखने के �लए �नय�मत �सवपूव� देखभाल का
�ह�सा है। यह तकनीक माँ या �ूण को �व�करण के �कसी भी जो�खम के �बना संरचना� क� पहचान करने के �लए �व�न तरंग� का उपयोग करती है।
एम�नयोस�टे�सस; यह �ूण के आस-पास मौजूद एम�नयो�टक �व क� एक छोट� मा�ा को सुई और �स�र�ज से �नकालकर �कया जाता है। इस �व म� �ूण क�
को�शकाए ँऔर आनुवं�शक साम�ी होती है और यह देखने के �लए इसका परी�ण �कया जा सकता है �क पु��करण परी�ण के �लए एक��ो�ला�सया से जुड़ा
आनुवं�शक उ�प�रवत�न मौजूद है या नह�।

गभा�व�ा के दौरान �कन बात� का �यान रखना चा�हए?

एक��ो�ला�सया से �भा�वत �ूण को ले जाने वाली मरीज� म� ज�टलता� के �बना सामा�य गभ�धारण होता है। य�द आपके ब�े को एक��ो�ला�सया है और उसका
�सर �वशेष �प से बड़ा है जो यो�न �सव के अनुकूल नह� हो सकता है, तो �सजे�रयन �डलीवरी क� �सफा�रश क� जा सकती है।

ज�म के बाद मेरे ब�े के �लए इसका �या मतलब है?

एक��ो�ला�सया से पी�ड़त अ�धकांश �शशु �व� रहते ह�। सी�मत औषधीय उपचार �वक�प उपल� ह� और बाल रोग �वशेष� से इस पर चचा� क� जा सकती है।
एक��ो�ला�सया से पी�ड़त कुछ ब�� म� मामूली मोटर �वलंब होता है �जसका उपचार भौ�तक �च�क�सा से �कया जा सकता है। एक��ो�ला�सया से पी�ड़त रो�गय�
के �लए कुछ जीवनशैली म� बदलाव और समायोजन �कए जा सकते ह� ता�क उनके छोटे कद को देखते �ए उनक� सहायता क� जा सके। �ावसा�यक �च�क�सा भी
सहायक हो सकती है। एक��ो�ला�सया क� कुछ संभा�वत ज�टलता� म� बार-बार होने वाले कान के सं�मण, �लीप एप�नया और मोटापा शा�मल ह�, �जनका
आव�यकतानुसार उपचार �कया जा सकता है।

�या यह �बारा होगा?

भ�व�य म� गभा�व�ा म� एको�ो�ला�सया क� पुनरावृ�� का जो�खम कम है, �य��क अ�धकांश मामले �वतः�ूत� जीन उ�प�रवत�न के कारण होते ह�। य�द एक या
दोन� माता-�पता को एको�ो�ला�सया का �ात �नदान है, तो 50% संभावना है �क ��येक ब�ा एको�ो�ला�सया से �भा�वत होगा।
 
मुझे और �या �� पूछने चा�हए?

मुझे �कतनी बार अ��ासाउंड जांच करानी होगी?
�या �नदाना�मक परी�ण �कया जा सकता है?
मुझे �डलीवरी कहां और कब करनी चा�हए?
�या �सजे�रयन �डलीवरी आव�यक है?
ज�म के बाद ब�े को सव��म देखभाल कहां �मलेगी?
�या म� उन डॉ�टर� क� ट�म से �मल सकती �ँ जो मेरे ब�े के ज�म के समय उसक� सहायता कर�गे?


