
यह प�क आपको यह समझने म� मदद करेगा �क शॉट� �रब पॉल�ड�ेटाइल� �स�ंोम �या है, इसके �या कारण ह�,
और आपके, आपके ब�चे और आपके प�रवार के �लए �नदान �कए जाने के �न�हताथ� �या ह�।

शॉट� �रब पॉल�ड�ेटाइल� �स�ंोम �या है?

शॉट� �रब पॉल�ड�ेटाइल� �स�ंोम (SRPS) घातक कंकाल संबंधी �वसंग�तय� का एक दलु�भ (2.5-3.3 ��त
10,000 ज�म) समहू है, िजसमे हाइपो�लाि�टक (बहुत छोटा) व�, छोट� पस�लयाँ, छोटे अगं, पॉल�ड�ेटाइल�
(अ�त�र�त उंग�लयाँ) और आतं संबंधी असामा�यताएँ ह�। हालाँ�क अ�सर मौजदू होता है, पॉल�ड�ेटाइल� गायब
हो सकता है।

शॉट� �रब पॉल�ड�ेटाइल� �स�ंोम कैसे होता है?

SRPS को आनवुं�शक कंकाल संबंधी असामा�यताओं के एक �व�ततृ समहू का �ह�सा माना जाता है, जो जीन
उ�प�रवत�न से जड़ुे होते ह�। SRPS को �पे��म के सबसे गंभीर छोर पर माना जाता है, जो अ�धकांश मामल� म�
घातक ि�थ�त होती है, जब�क अ�य कंकाल संबंधी �स�लओपथैी समान �प से घातक नह�ं होती ह�।

इसका �नदान कैसे �कया जाता है?

अ��ासाउंड पर �न�न�ल�खत �व�श�ट ��क का पता लगाकर �सवपवू� �नदान पर संदेह �कया जा सकता है:

● माइ�ोमे�लया (छोटे अगं)
● संक�ण� व� के साथ छोट� और �ै�तज पस�लयाँ और
● पॉल�ड�ेटाइल� (�नरंतर नह�ं पाया जाना)

एसआरपीएस के मामल� म� अ�सर �यकुल �ांसलसू�सी या �यकुल फो�ड म� व�ृ�ध, सामा�यीकृत ए�डमा, जलोदर
(पेट और पेट के अगं� क� परत के बीच क� जगह म� तरल पदाथ� का �नमा�ण) या हाइ�ो�स (शर�र के एक से अ�धक
�ह�स� म� तरल पदाथ� का जमा होना) देखा जाता है।

इसे कैसे वग�कृत �कया जाता है?

एसआरपीएस के चार �कार ह�, िजनम� शा�मल ह�

- साि�डनो ननूान �स�ंोम (एसआरपीएस टाइप I) एसआरपीएस का सबसे दलु�भ और गंभीर �प है।
एसआरपीएस क� �व�श�ट �वशषेताओं के अलावा, अगं गंभीर �प से छोटे हो जाते ह�, अनपुि�थत या
हाइपो�लाि�टक फाइबलुा के साथ। र�ढ़ के �तर पर बहुत छोट� कश�ेकाएँ और इ�लयाक ह��डयाँ
�वशषेता ह�। ज�मजात �दय �वकृ�तयाँ, फटे ह�ठ और ताल,ु जठरां�, गुद� और जननांग संबंधी
�वसंग�तयाँ इस �स�ंोम से जड़ुी हुई ह�

- माजेव�क� �स�ंोम (एसआरपीएस टाइप II) क� �वशषेता छोट� अडंाकार �ट�बया (�फबलुा से छोट�),
कभी-कभी अनपुि�थत �ट�बया, इसके अलावा �व�श�ट छोट� पस�लयाँ और छोटे अगं (माइ�ोमे�लया या
मेसोमे�लया) ह�। वायमुाग�, फेफड़,े गुद�, जठरां�, जननांग और मि�त�क को �भा�वत करने वाल�
अ�त�र�त �वसंग�तयाँ भी मौजदू हो सकती ह�।

- वमा�-नौमॉफ़ �स�ंोम (एसआरपीएस टाइप III) सबसे आम �कार है और इसे टाइप I एसआरपीएस का
ह�का �प माना जाता है, िजसक� �वशषेता एसआरपीएस क� �व�श�ट �वशषेताएं (गंभीर �प से छोट�
पस�लयाँ और अगं, अि�थर पॉल�ड�ैटाइल�) ह�। इसके अलावा, कटे ह�ठ, या �कडनी, गै��ोइंटे�टाइनल,
म�ूजननांगी, मि�त�क और/या �दय संबंधी �वकृ�तयाँ जसैी �व�भ�न �वसंग�तयाँ मौजदू हो सकती ह�।



- बीमर-ल�गर �स�ंोम (एसआरपीएस टाइप IV) �च�क�सक�य �प से एसआरपीएस टाइप II के समान है,
िजसक� �वशषेता छोट� पस�लयाँ, छोटे अगं, ले�कन कम छोट� �ट�बया, झुक� हुई लंबी ह��डयाँ, �वशषे
�प से ऊपर� अगं� म� होती है। इस �कार म� पॉल�ड�ैटाइल� बहुत कम होती है। फटे ह�ठ और/या ताल,ु
हाइ�ो�स, जलोदर, म�ैोसेफल� और मि�त�क संबंधी असामा�यताएँ भी �व�श�ट �न�कष� ह�, भले ह�
एसआरपीएस टाइप II क� तलुना म� कम बार-बार होते ह�।

- एक नए �कार V SRPS का सझुाव �दया गया है, जो अ�त�र�त अि�थ असामा�यताओं के साथ �कार
III SRPS के समान है

�या मझुे और कोई पर��ण करवाना चा�हए?

�णू �च�क�सा के �वशषे� �वारा म�ूयांकन �कया जाना चा�हए। अ�त�र�त सोनो�ा�फक (अ��ासाउंड �वारा)
म�ूयांकन म� अ�य सभी अगं� क� �व�ततृ जांच शा�मल होनी चा�हए, �य��क अ�त�र�त �वसंग�तयाँ जो रोग का
�नदान भी �भा�वत कर सकती ह�, आमतौर पर मौजदू होती ह�।

रोग का �नदान �या है?

जब�क SRPS I और II को �सवकाल�न अव�ध के दौरान गंभीर �प से घातक माना जाता है, SRPS �कार III
को कम आतं संबंधी �वसंग�तय� के साथ एक ह�का सं�करण माना जा सकता है।

�या यह �फर से होगा?

SRPS म� वंशाग�त का एक ऑटोसोमल �रसे�सव पटैन� होता है (दोन� माता-�पता वाहक होने चा�हए) िजसम�
पनुराव�ृ� का 25% जो�खम होता है।


