
éÓoéö

ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC(1 ÍsAòAñ|Psøï HùêBrû víQùØú APótòéú éÊæóK nr

Ö~órôBû ÉsHú AxR. ÍsAòAíú HùêBrû nr Aøï Ö~órôB øÙ éórn nr ôs

0052 íÎs AxR. Aøï HùêBrû Hö|xIJ ÅêæØsn ÉùśIùÆú Éon éQs}gö

jBrZú Aø̂Bn éú|}ón ò HB AíyoAn }oøo rA÷|ôBû ôóAøú nr røö|ôB, íBÖBrAøú

åótAåêÆo÷ ò AÍuAø§ ÉæÂR Öæs nr ÅsÕ )Hù§ At  til/gm 06( é~k«

éú|}ón. AíQÓBè ÉùśIùÆú AåØQsòåùR|ôB nr xæóè|ôBû ALú|PæùBè Aøï

AÅ̄B&, Hö ÉæùÃ ò Öë|@K }oñ ékBº é̂Brû ò AíyoAn @íõB éî̂s éú|}ón.

Aøï Ps}gBS ÉæùÃ nr røö éBíÇ Åêç éwÚ|ôBû é̂Brû PîÎyú éú|}ón

bØùo÷
ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC( }BøÇ|Psøï HùêBrû víQùØú APótòéú éÊæóK nr Ö~órôBû ÉsHú AxR. Aøï HùêBrû Hs AVs Zõ§ nr vñ réuÛsnAñ LsòPEùï

"PîÂùë|Öîîo÷ PsAÉ~BDú ÍùIsòt ÖùyQùÙ" )RTFC( Aø̂Bn éú|}ón. Aøï vñ éîµÓö|Aû Hö ́óè 052 ÖùæóHBt rA Hs ròû HBtòû Hæîo Ösòéótòì 7 A}ÊBè

éú|Öîo. vñ RTFC Öö nr É~B& ALùØBè xæóè|ôBû ALú|PæùBè éQs}gö HùBñ éú|}ón, Hö|ÅîóAñ ÖBíBè Öæs Åêç éú|Öîo ò ÍÆBåùR @ñ Póx¸ PMAc PîÂùë

éú|}ón. Hù§ At 0041 Zõ§ ékQæÏ nr vñ RTFC ÛuAr̈ }o÷ AxR. ÍsAòAíú Aøï Zõ§|ôB nr ZêÆùR|ôBû ékQæÏ Hö|́ór ÒBHç PóZõú éQÎBòS AxR.

ÍsAòAñ|Psøï Zõ§ nr AÉæJ Ö~órôB fqÑ Axùo @éùîö Íîùç|@á|íùï nr éóÒÆùR 805 LsòPEùï )805F∆( AxR. ́ú Hsrxú|ôBøú Öö PBÖîóñ Hs ròû

HùêBrAñ AøsAíú Aí̂Bì ÛsÍQö AxR, ÍsAòAíú Zõ§ 805F∆ Hù§ At Zõ§|ôBû nøÜs AxR, AéB ÍsAòAíú @ñ At Ö~órôBû ÉsHú ÖêQs AxR. Hö íÂs

éú|rxo íBôêÜóíú Zõ§|ôB Hùï HùêBrAñ AøsAíú tøBn HB}o ò AÉæJ HùêBrAñ ôQsòtøÜóS ésÖJ ôyQîo. @téBø§|ôBû éB Hs ròû HùêBrAñ nbBr ÍùIsòt

ÖùyQùÙ )FC( Öö PêBì AÛuòñ|ôBû vñ  @íõB PóAåú|øBHú }o÷Aío, í~BíÜs @ñ AxR Öö AÉæJ HùêBrAñ AøsAíú ôQsòtøÜóS|ôBû ésÖJ At øÙ Zõ§

}oøo ò øÙ Zõ§ éâ|øë øB nò Zõ§ éâ|øë ôyQîo. Aøï Aés xIJ }o÷ ÍîóPùN HùêBrAñ AøsAíú íyIR Hö HùêBrAñ Ö~órôBû ÉsHú éâ|øë|Ps HB}o.

PóAåú|øBHú HõQsøï rò̈ HsAû P~kù« HùêBrAñ nbBr ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC( nr AøsAñ AxR. nr Aøï éÓBåö, Hö|́ór ékQªs HB Aøï HùêBrû ò éyBøç @ñ

nr AøsAñ @}îB éú|}óøë.

òAv÷ ôBû Öæùoû: xùyQùÙ ÍùIsòtøz; Zõ§; víóPùN; ÍîóPùN

 nøoÛB÷ víQùØú nr éórn ÍùIsòt ÖùyQùÙ

Ís}Qö ÒBxêú, éyÆón ôó}êîo*

víQùÙ nr ôuAr÷ xóì, xBè ôÎQë, }êBr÷ 1, HõBr 8831

* éyÆón ôó}êîo D.hP
PõsAñ,ÖùæóéQs 71 ZBn÷ Ösa, Lwòô~ÜB÷ éæú éõîoxú víQùÙ ò tøyR|ÍîBòrû

PæÎï: 99308544 / moc.oohay@26hsuoh :liam.E

ò Hö Hsòt ÅÎóíR|ôBû }oøo røóû éú|Aí̂Béo )1(.

Aøï HùêBrû Hs AVs Zõ§|ôBøú nr nò @åç vñ réuÛsnAñ LsòPEùï "PîÂùë|Öîîo÷

PsAÉ~BDú ÍùIsòt ÖùyQùÙ" )RTFC(2 Aø̂Bn éú|}ón. vñ  Öö

nr É~B& ALùØBè Hù~Qs xæóè|ôBû ALú|PæùBè HùBñ éú|}ón, øÙ ÖBíBè Öæs

AxR ò ÍÆBåùR @ñ Póx̧ PMA fæÓóû )PMAc( PîÂùë éú|}ón )2(.

víQùÙ HùêBrû

  xBjQBr víú, ròíó}R ò LsòPEùï RTFC

vñ íyIQBÁ Hurà RTFC éîµÓö|Aû Hö ́óè foòn 052 ÖùæóHBt rA ròû

HBtòû Hæîo Ösòéótòì 7 )2.13q7( A}ÊBè éú|Öîo. Aøï vñ 72 AÛuòñ

1. Cystic Fibrosis
2. Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator

éÓBåö @éót}ú

4061



3. Housekeeping                       4. ATP Binding Cassette of Transporters
5. Transmembrane Domain      6. Nucleotide Binding Fold
7. Splicing

øB nò íóÖæEóPùo ©órS éú|Ûùsn Öö íQù̂ö @ñ PÊùùs bõBrbóK jóAíoñ

ANRm AxR ò éÆêóá|Á Hö|níIBè @ñ øÙ réu jBPêö tònr{ Aø̂Bn

éú|}ón. At PÊùùsAS nøÜs éú|PóAñ fqÑ øÙ Axùo @éùîö rA íBì Hsn. PótøÇ

Aøï Zõ§|ôB nr vñ  PªBnÍú íùyR. Hù~Qsøï PsAÖë nr

PBjórnÛú|ôBû APªBè íóÖæEóPùo )FBNôB( ÒsAr nArn Öö AôêùR Aøï

PóAåú|ôB rA nr ÅêæØsn RTFC rò}ï éú|Öîo. Zõ§|ôBøú íùu nr fót÷|ôBû

PsAÉ~BDú é~Bôo÷ }o÷ AxR. Aøï Zõ§|ôB AÉæJ HBÅX PÊùùs Axùo

@éùîö|ôBû nArAû HBr éWIR éú|}óío. íÓ§ Aøï Axùo @éùîö|ôB, ôoAøR Öæs

At éîÎqû AxR Öö Póx̧ Aøï fót÷|ôB Aø̂Bn éú|}ón. ZBøÜuøîú Axùo

@éùîö|ôBû nArAû HBr éWIR HB Axùo @éùîö|ôBû nArAû HBr éîÎú, éóZJ

PÊùùs ôoAøR AíQkBHú øóñ éú|}ón )5(.

ÍsAòAíú ò PótøÇ Zõ§|ôBû RTFC nr ZêÆùR|ôBû ékQæÏ

ÍsAòAíú íyIú Zõ§|ôBû RTFC nr ZêÆùR|ôBû ékQæÏ Hö|́ór ÒBHç

PóZõú éQÎBòS AxR. ÍsAòAñ|Psøï Zõ§ ÅBéç ÍùIsòt ÖùyQùÙ

)FC( 805F∆ AxR Öö HB fqÑ xö íóÖæEóPùo òAÒÇ nr AÛuòñ 01,

éóZJ At nxR rÍQï Axùo @éùîö Íîùç|@á|íùï nr éóÒÆùR 805 LsòPEùï

éú|}ón. Aøï Zõ§ 66% Zõ§|ôBû ÅBéç ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC( rA nr

ZõBñ Hö jón AjQªB¬ éú|nôo )6(, AéB ÍsAòAíú @ñ Hö|́ór ÒBHç PóZõú

nr éóÒÆùR|ôBû ZÊsAÍùBøú ò Ûsò÷|ôBû Òóéú ékQæÏ éQÎBòS AxR ò

nr égoòn÷ 9/71% nr PBíuAíùB )7( PB 88% nr nAíêBrÚ )8( ÒsAr nArn.

ÍsAòAíú Aøï Zõ§ At }êBè ÉsHú AròLB Hö xêR ZîóK }sÒú ò ÉsK

@xùB ÖBô§ éú|øBHo. AÛsbö Aøï Zõ§ nr Ö~órôBû ÉsK @xùB, HBá|Psøï

ÍsAòAíú rA nArn, ÍsAòAíú @ñ ÖêQs At Ö~órôBû ÉsHú AxR; Hö|́órû Öö

ÍsAòAíú @ñ nr Ö~ór PsÖùö Hö 8/81% éú|rxo )9(. nr jBòréùBíö Zõ§|ôBû

ÍsAòAñ|Ps ÅIBrPîo At 805F∆ )4/82%(, X2821W )7/91%(, K3031N

)7/4%(, X245G )4/4%( ò TCbk01+9483 )6/2%( )6(.

nr Hsjú At ZóAéÇ Öö ÍsAòAíú Zõ§ 805F∆ Öë AxR, PóAPs Zõ§|ôBû

nøÜs HBá|Ps AxR. Hö|ÅîóAñ éWBè, nr ZêÆùR øõónøBñ A}ØîBtû nr Aòr}æùë

Zõ§ 805F∆ 22% At Zõ§|ôBû ÅBéç ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC( rA

P~Øùç éú|nôo, AéB ÍsAòAíú íyIú Zõ§ X2821W 06% AxR )01(.

nr Hù~Qs ZóAéÇ, éBíîo AxMBíùB, AøQBåùB, øóíBñ, PsÖùö ò åIîBñ, AÛsbö ÍsAòAíú

Zõ§ 805F∆ íyIR Hö Ö~órôBû AròLBû }êBåú ÖêQs AxR, ôë|bîBñ

ÍsAòAñ|Psøï Zõ§ AxR. nr Hsrxú|ôBøú Öö PBÖîóñ Hs ròû HùêBrAñ

AøsAíú Aí̂Bì }o÷ AxR, ÍsAòAíú Zõ§ 805F∆ Hù~Qs At Zõ§|ôBû

nArn Öö ́óè @íõB nr égoòn÷ 83 PB 427 ZÎR|HBt AxR. rA÷|AíoAt )LsòéóPs(

vñ éîµÓö|Aû Éîú At CG AxR ò }Iùö rA÷|AíoAt vñ|ôBû jBíÜú3, ZÆIö

ATAT nr @ñ òZón íoArn. ÍÆBåùR rA÷|AíoAt Aøï vñ íyIQBÁ ®ÆùÏ AxR,

òåú ròíóøyú @ñ Hö|}oS PîÂùë }o÷ ò ÍsAòAíú ròíó}R nr xæóè|ôBû

ékQæÏ éQÎBòS AxR )3(.

´óè ròíó}R RTFC foòn 5/6 ÖùæóHBt AxR ò nr Hù~Qs HBÍR|ôB HùBñ

éú|}ón. Aøï ròíó}R nArAû øÙ Hk§ ÖóPB÷ PsZêö|í~oíú nr AíQõBû

' 5 Hö ́óè 01 PB 06 ZÎR|HBt, øÙ Hk§ PsZêö|}oíú Hö ́óè 44/4

ÖùæóHBt, øÙ Hk§ PsZêö|í~oíú AíQõBû ' 3 Hö ́óè 6/1 ÖùæóHBt ò øÙ

nì Aylop AxR. PóAåú|ôBû AøîQsòñ nr vñ  Hö ́óè 895

ZÎR|HBt PB 42 ÖùæóHBt ôyQîo )1(.

LsòPEùï RTFC 0841 Axùo @éùîö nArn. xBjQBr Öæú LsòPEùï, é~BHö

AÅ̄B& jBíóAn÷ íBÒâ|ñ CBA4 AxR. LsòPEùï|ôBû Aøï jBíóAn÷ Öö òròn

ò jsòa éæØóè|ôBû ÖóbÙ, éBíîo nAròôB, LsòPEùï|ôBû ÖóbÙ, ÒîoôB

ò øóñ|ôB rA Hö|Åõo÷ nArío, HsAû ÍÆBåùR AíQÓBåú Hö PTA íùBt nArío. nr

Aøï LsòPEùï|ôB ôs øÙ At nò fót÷ PsAÉ~BDú5 )1DMT ò 2DMT( 6

ÒµÆö @K|Ûsøu ò nò PBjórnÛú APªBè íóÖæEóPùo6 )1FBN ò 2FBN(

Öö Hö PTA éQªç éú|}óío, nArn. nr xBjQBr LsòPEùï RTFC, Åâ|ò÷|Hs

fót÷|ôBû HBá|, øÙ fót÷ PîÂùêú )R( íùu òZón nArn Öö nò íùêö éæØóè

rA Hö ôë éQªç éú|Öîo. LsòPEùï RTFC Póx̧ 21 ÒµÆö @K|Ûsøu Öö

nò fót÷ PsAÉ~BDú rA P~Øùç éú|nôîo, nr nò á|øö åùMùoû É~B& Lâ|xêBøú

ÒsAr éú|Ûùsn. Aøï ÒµÆBS éîÎqû rA Hö|ÅîóAñ ÖBíBè Öæs nr É~B& P~Øùç

éú|nôîo. nò PBjórnÛú APªBè íóÖæEóPùo nr nAjç xæóè ò é̂Bòr fót÷|ôBû

PsAÉ~BDú ÒsAr nArío. PóAåú réuÛsnAñ1FBN nr AÛuòñ|ôBû 9 PB 21 ò

PóAåú réuÛsnAñ 2FBN nr AÛuòñ|ôBû 91 PB 32 ôyQîo. Aøï nò fót÷

Lz At ÍyÎsøæö }oñ fót÷ R HB òAxµö PMAc Hö PTA APªBè éú|øBHîo

ò @ñ rA ôùoròåùu éú|Öîîo. PóAåú réuÛsnAñ fót÷ R nr AÛuòñ 31 ÒsAr

nArn. Aøï fót÷ Hö|́ór ÖBéç nr xêR xùQóLâ|xêú É~B& ÒsAr éú|Ûùsn

ò nArAû PÆoAn tøBnû Axùo @éùîö ÒµIú )03%( ò bîo ZBøÜB÷ ÍyÎsøæö

}oñ Öö nr PîÂùë ÖBíBè íÓ§ nArío, AxR )4(.

éBôùR Zõ§|ôBû RTFC

PBÖîóñ Hù§ At 0041Zõ§ ékQæÏ nr vñ  }îBxBøú }o÷ AxR.

Aøï Zõ§|ôB AíóAÈ ékQæÎú nArn. Hù~Qs Aøï Zõ§|ôB Hs ròû øÙ

íóÖæEóPùo AVs nArío ò PÊùùsAS Aø̂Bn}o÷ ÅIBrPîo At Aø̂Bn réu jBPêö

ròíóøyú, PÊùùs Åâ|Dë LùsAø§7 ò Zõ§|ôBøú Öö øÙ Axùo @éùîö rA Hö

Axùo @éùîö nøÜs PIoøç éú|Öîo. nr Hsjú éóArn ôë fqÑ øB njóè øÙ

Ís}Qö ÒBxêú, éyÆón ôó}êîo

víQùÙ nr ôuAr÷ xóì, xBè ôÎQë, }êBr÷ 1, HõBr 88315061



8. Heterogeneity                                          9. Compound Heterozygote
10. Maturation                                            11. Conductance
12. Alternative Splicing                              13. Polymorphisms
14. Congenital Bilateral Absence of the Vas Deferens
15. Typical                                                  16. Modifier
17. Staphylococcus Aureus                         18. Haemophylus Influenza
19. Pseudomonas Aeruginosa

nøÜs AxR, AéB ÍsAòAíú @ñ ÖêQs At Ö~órôBû ÉsHú AxR )11 PB 41(.

Hö íÂs éú|rxo íBôêÜóíú8 Zõ§|ôB Hùï HùêBrAñ AøsAíú tøBn HB}o ò

AÉæJ HùêBrAñ ôQsòtøÜóS ésÖJ9 ôyQîo.

AxB{ éæØóåú ÅêæØsn ÉùśIùÆú ÖBíBè Öæs nr Zõ§|ôBû RTFC

Zõ§|ôBû RTFC Hs ÅêæØsn ÖBíBè Öæs @VBr éQÎBòPú nArío ò Hs Aøï

AxB{, Hö Lî̀ nxQö PÓyùë éú|}óío )4(:

nxQö I: Zõ§|ôBøú Öö éBíÇ xBjR LsòPEùï éú|}óío: foòn íùêú At

AíóAÈ Zõ§|ôB At xBjR Læú|LMQùo nArAû ́óè ÖBéç ZæóÛùsû éú|Öîîo.

Aøï Zõ§|ôB HBÅX Aø̂Bn réu jBPêö tònr{, PÊùùs Åâ|Dë LùsAø§ øB PÊùùs

bõBrbóK éú|}óío. Zõ§|ôBû X245G ò TTled493 At Aøï nxQö|Aío.

nxQö II: Zõ§|ôBøú Öö éBíÇ HæóÌ01 LsòPEùï éú|}óío: nr Aøï Zõ§|ôB,

LsòPEùï }Øç xö|HÆoû ©gùh ò éÓBòì Hö LsòPEBt jón rA nr }IØö

@íoòLâ|xêú Hö|nxR íêú|@òrn ò nr Hk§|ôBû Lù§|Ûæwû At Hùï éú|ròn.

øÙ íêóíö éõë nr Aøï éórn Zõ§ 805F∆ AxR Öö ÛæùØótøâ|xùóñ

íBÖBéç @ñ HBÅX At Hùï rÍQï LsòPEùï éú|}ón.

nxQö III: Zõ§|ôBøú Öö éBíÇ PîÂùë ÖBíBè Öæs éú|}óío: LsòPEùï|ôBû

Zõ§|øBÍQö At Aøï íóÈ Hö|́ór ÖBéç LsnAẗ éú|}óío ò nr égç ́IùÆú

jón nr É~B& Lâ|xêBøú ÒsAr éú|Ûùsío, AéB ÖBíBè Öæs nr @íõB ÍÆBåùR

íoArn. Aøï Zõ§|ôB éêØï AxR HBÅX Åoì ÍÆBåùR øB ÖBô§ ÍÆBåùR

LsòPEùï }óío. PÆoAnû At Zõ§|ôBû Aøï nxQö ésHóº Hö Axùo @éùîö|ôBøú

AxR Öö nr APªBè PTA íÓ§ nArío. Zõ§ D155G íêóíö|Aû At Aøï

nxQö AxR.

nxQö VI: Zõ§|ôBøú Öö Hs HBt ò HyQö }oñ øB ôoAøR11 Öæs nr ÖBíBè

AVs éú|ÛqArío: Aøï nxQö At Zõ§|ôB Öö AÉæJ nr íóAfú réuÛsnAñ

fót÷|ôBû PsAÉ~BDú LsòPEùï RTFC Aø̂Bn éú|}óío, HBÅX PÊùùs ôoAøR

øB HBt ò HyQö }oñ ÖBíBè éú|}óío. éÓoAr ÖBô§ ÍÆBåùR ÖBíBè Öæs nr Aøï

nxQö éQîóÈ AxR. Zõ§|ôBû H711R ò P743R At Aøï nxQö|Aío.

nxQö V: Zõ§|ôBøú Öö éóZJ ÖBô§ xBjR LsòPEùï éú|}óío: Aøï

nxQö At Zõ§|ôB éêØï AxR Hs AVs nÛsLùsAø§ ANRm fB©ç }óío.

Zõ§|ôBû E554A ò TCbk01+9483 éWBè|ôBøú At Aøï nxQö ôyQîo.

bîo}Øæú|ôBû31 vñ RTFC

Hù§ At 002 bîo}Øæú nAjç vñ RTFC P~kù« nAn÷ }o÷ AxR. Aøï

bîo}Øæú|ôB xIJ HùêBrû ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC( íêú|}óío, AéB éêØï

AxR Póåùo LsòPEùï RTFC øB ÅêæØsn @ñ rA PÊùùs nôîo. éêØï AxR

Aøï PÊùùsAS nr AÍsAn Hoòñ Zõ§  éõë íIB}o, AéB Hs ròû ÍîóPùN

HùêBrû nr HùêBrAñ nArAû Zõ§ PB›Vùs nArn. øÙ íêóíö At Aøï, øÙ

bîo}Øæú nr AøîQsòñ 8 vñ  AxR. PÆoAn HBÒú|éBío÷|ôBû Pùêùï

nr Aøï ZBøÜB÷ 5 ,7 ò 9 AxR. nr AÍsAn nArAû bîo}Øæú T5 Öö 01%

Öç ZêÆùR ôyQîo, Hö|ÅæR LùsAø§ íBÖBrAû AÛuòñ 9, éÓBnøs ÖêQsû

At LsòPEùï RTFC ÖBrA Póåùo éú|}ón. AÍsAn nArAû T5 Öö fBéç øÙ

Zõ§ }oøo PsAíz nr vñ  )nr @åç nòì RTFC( ôyQîo, øB

Hö|ÅæR " íoA}Qï éBnrtAnû nò́sÍö òAt nÍsAñ" )DVABC(41 ÅÓùë

ôyQîo øB HyQö Hö AøîØö bÓor At ÅêæØsn RTFC fÎÃ }o÷ HB}o, nbBr

Hsjú At Åâ|Dë ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC ÉùsÖâ|xùÙ( éú|}óío )51(.

Åâ|Dë HBåùîú

  ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC( éÆêóè51 øB Öâ|xùÙ

PÂBôsAS HBåùîú ÍùIsòt ÖùyQùÙ HyùBr éQîóÈ AxR. ÍùIsòt ÖùyQùÙ

éÆêóè éÆêóá|Á HB HùêBrû éØsr røóû ò øB HùêBrû ÛóAr}ú, nr AHQoAû

ÖónÖú @ÉBt éú|}ón. Aøï Åâ|Dë, HB AÍuAø§ ÉæÂR Öæs nr ÅsÕ )HBá|û

06 éùæú|éóè( ôêsA÷ AxR. Hù~Qs HùêBrAñ nbBr ÍùIsòt ÖùyQùÙ Hö }Øç

éÆêóè HùêBrû éIQâ| ôyQîo. éÆêóá|Á øÙ Zõ§ ÅBéç HùêBrû égst

ròû ôs vñ  ÒBHç P~kù« AxR. AíoAì|ôBøú Öö nr AÍsAn éIQâ|

Hö ÍùIsòt ÖùyQùÙ éÆêóè Hö|́ór }BøÇ nrÛùsío, røö|ôB òåótAåêÆo÷ ôyQîo.

LsAÖîoÛú Zõ§|ôB, ÅóAéç víQùØú Éùs At RTFC )51(, Öö vñ|ôBû

PÊùùsnôîo÷61 íBéùo÷ éú|}óío, ò ÅóAéç égùµú ÅæR nrÛùsû AíoAì|ôBû

ÛóíBÛóñ )ÍîóPùN( nr HùêBrAñ ékQæÏ ôyQîo. HùêBrû|ôBû íB}ú At ÍùIsòt

ÖùyQùÙ éÆêóè ÅIBrPîo At )5 , 61 ò 71(:

HùêBrû røóû: xBjQBr HBÍR|}îBjQú røö AÍsAn éIQâ| Hö ÍùIsòt ÖùyQùÙ

nr ôîÜBì Póåo ́IùÆú AxR. AéB Ps}gBS ÉæùÃ ò byIîBÚ éBíÇ Åêç

éóœVs nxQÜB÷ éwÖú-ékB́ú nr LBÚ Ösnñ xµh é̂Brû PîÎyú éú|}ón.

HîBHsAøï Ps}gBS HBÒú|éBío÷, Hö AÍuAø§ AåQõBK éú|Aí̂Béîo ò ôîÜBì

ÅÎóíR HB HBÖQsû|ôB, xIJ ZsAfR|ôBû røóû éú|}óío. AåÜóû ÅÎóíR

HBÖQsøBøú nr røö|ôBû AÍsAn éIQâ| Hö ÍùIsòt ÖùyQùÙ øÙ }Bj« HùêBrû

AxR. nr ÖónÖBñ AxQBÍùæóÖóÖó{ @rDó{71 ò ôêóÍùæó{ AíÎæóíuA81

ÅóAéç }BøÇ @xùJ|rxBñ ôyQîo, AéB HB Ûq}R xï, xónòéóíB{ @DsòZîuA91

ÍsAòAñ|Psøï ÅBéç @xùJ|rxBñ éú|}ón.

HùêBrû ròn÷|Aû: Åâ|Dë ÛóAr}ú éÆêóá|› íyIR Hö PÂBôsAS røóû ò

åótAåêÆoû ÖêQs AxR. AíyoAn ròn÷ íB}ú At éØóíùóì nr ôîÜBì Póåo
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20. Atypical                                                                    21. Mild
22. Sweat Test                                                                23. Pilocarpine
24. Allele-Specific Oligonucleotide Hybridization
25. Amplification Refractory Mutation System
26. Restriction Fragment Length Polymorphism

®ÆùÏ AxR. }oS HùêBrû røóû fQú nr HsAnrAñ ò jóAôsAíú Öö Zõ§|ôBû

RTFC øØyBíú nArío, PBfo tøBnû AjQâ|Ñ nArn )51(.

P~kù«

P~kù« HùêBrûFC nArAû ÖsAøQsøBøú Hö }si tøs AxR. òZón øØú

At éóArn: 1- HùêBrû éuéï xùîóxú- røóû 2- AjQâ|è PÊqøö Aøú ò

éÆo÷ Aøú- ròn÷ Aøú PùMùÙ 3- xîoréõBû At nxR nAñ íêÙ

4- @tòAxMséú AíyoAnû øB PBrøkcö Aøú At FC nr jBíóAn÷ øB øÙ PyR

ÉsHBåÜsû éWIR nòrAñ íótAnû HÆâ|ò÷ HBá| Hónñ éùuAñ Öæs ÅsÕ

)til/gm 06> ( nò HBr øB Hù~Qs øB Ö~Ï Zõ§ }îBjQö }o÷ ÅBéç FC

nr ôs øÙ At víõBû RTFC øB òZón AjQâ|è PùMùÙ nr AíQÓBè øóíõB nr

jâ|è ALùQùæùóì Hùîú )nr @téBø~ÜB÷(.

AåÏ( P~kù« HBåùîú: P~kù« nr fBåR éÆêóè )}Øç Öâ|xùÙ

HùêBrû( Hs éIîBû Åâ|Dë HBåùîú, HBá| Hónñ ÉæÂR Öæs nr ÅsÕ ò òZón

PBrøkcö jBíóAnÛú Aøï HùêBrû ©órS éú|Ûùsn. P~kù« HùêBrû ÅêoPBÁ

Hö Hsrxú ÉæÂR AåØQsòåùR|ôBû ÅsÕ éQØú AxR. øÙ rò̈ ÒBHç ÒIóè

HsAû AíoAt÷|Ûùsû xµh AåØQsòåùR|ôB, @téóñ ÅsÕ22 HB AxQÎBn÷ At PgsøÙ

Éon ÅsÕ HB LùæóÖBrLùï32 AxR. nr ÍùIsòt ÖùyQùÙ ò nr ÖîBr Åâ|Dë

HBåùîú, ÉæÂR Öæs ÅsÕ Hù§ At 06 éùæú|éóè AxR. AåIQö nr Hsjú

HùêBrAñ ÉæÂR Öæs nr ÅsÕ nr égoòn÷ éstû øB fQú ́IùÆú )04 PB 06

éùæú|éóè( AxR. Aøï AÍsAn nbBr ÍùIsòt ÖùyQùÙ ÉùséÆêóè ôyQîo )81(.

K( P~kù« HB Hsrxú AND: }îBxBøú Zõ§ nr vñ  nr

HùêBrAíú Öö Åâ|Dë HBåùîú ÍùIsòt ÖùyQùÙ rA í~Bñ éú|nôîo, fQú AÛs

@téóñ ÅsÕ ́IùÆú HB}o, P~kù« HùêBrû rA PB›øùo éú|Öîo. AåIQö PÆsøÏ

Zõ§ nr Aøï|HBr÷ éõë AxR. PÆoAn tøBnû Zõ§ íBnr Hö Aí̂êï Hsrxú

víQùØú ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC( ÛuAr̈ }o÷ AxR Öö AVs Hù~Qs @íõB

íBéÆæóì AxR. HîBHsAøï P~kù« HùêBrû Hs éIîBû Hsrxú AND téBíú

ÒBHç PB›øùo AxR Öö AVs é̄s Zõ§ Hs ÅêæØsn RTFC é~k« øB òZón

Zõ§ ÒIâ|Á nr HùêBrAñ tøBnû ÛuAr̈ }o÷ HB}o )5(.

rò̈|ôBû ékQæÎú HsAû Hsrxú Zõ§|ôBû }îBjQö|}o÷ ò }îBjQö|í~o÷

nr vñ  òZón nArn. rò̈|ôBû éQoAòè HsAû Hsrxú Zõ§|ôBû

}îBjQö|}o÷ rò̈ ôùIsøo Ösnñ AåùÜóíóÖæEóPùo òøw÷ @åç42, PØWùs

AjQªB©ú @åç øB SMRA52 ò bîo}Øæú ́óè ÒµÆBS égoòn}o÷

)PLFR(62 ôyQîo. rò̈|ôBû Hsrxú Zõ§|ôBû }îBjQö|í~o÷ íùu }Béç

)AøæEó{ éØóíùóì( nr 51-01% íótAnAñ éIQâ| é~Bôo÷ éú|}ón.

HùêBrû åótAåêÆo÷: ÅêæØsn åótAåêÆo÷, Hö|ÅæR ÖBô§ Ps}h @íuøë, ékQç

éú|}ón. Aøï A}ØBè At AíyoAn é̂Brû HB Ps}gBS ÉæùÃ íB}ú éú|}ón

ò HB xó& ZqK ò AÍuAø§ éÓoAr bsHú nr éoÍóÈ )AxQEBPór÷( ôêsA÷ AxR.

nr 51% HùêBrAñ åótAåêÆo÷ ÅêæØsn ́IùÆú nArn.

HùêBrû ÖIoû-©ÎsAòû: Aøï HùêBrû Öö íB}ú At AíyoAn é̂Brû ©ÎsAòû

AxR, ÍÓ̧ nr 3-2 HùêBrAñ é~Bôo÷ éú|}ón.

íBôî̂Brû|ôBû AnrArû-PîBxæú: Hù§ At 59% ésnAñ éIQâ| Hö ÍùIsòt

ÖùyQùÙ ÒBHæùR HBròrû íoArío. HBròrû nr tíBñ éIQâ| íùu Öë éú|}ón,

AéB ÖBô§ @ñ Hö|AíoAt÷ ésnAñ íùyR.

ÍùIsòt ÖùyQùÙ )FC( ÉùséÆêóè02 øB ÉùsÖâ|xùÙ

}Øç ÉùséÆêóè ÍùIsòt ÖùyQùÙ fBåQú At HùêBrû AxR Öö nr @ñ

jªó©ùBS HBåùîú HùêBrû Öâ|xùÙ é~Bôo÷ éú|}ón, òåú ÉæÂR Öæs

nr ÅsÕ ́IùÆú )ÖêQs At 03 éùæú|éóè( øB éstû )06 éùæú|éóè( AxR.

Åâ|Dë HùêBrû éêØï AxR At nòrAñ ÖónÖú }sòÈ }ón, òåú At íÂs

HBåùîú Lz At 01 xBåÜú P~oøo éú|}ón. Aøï HùêBrAñ, HùêBrû røóû

nArío, òåú åótAåêÆo÷ @íõB é~Øæú íoArn. Lù~îõBn éú|}ón nr Aøï HùêBrAñ

HsAû PB›øùo P~kù« HùêBrû víóPùN  PÆùùï }ón. At nò Zõ§

ÅBéç HùêBrû nr Aøï HùêBrAñ nxR Öë øØú nr nxQö Zõ§|ôBû éâ|øë12

´IÓö|Hîoû éú|}ón )81(.

ArPIBº Hùï ÍîóPùN ò víóPùN

}Øç Hsòt ÍùIsòt ÖùyQùÙ nr HùêBrAñ ékQæÏ, HyùBr éQÎBòS AxR. Hs

fyJ ÛyQs÷ íQBø̀ Hsrxú|ôBû éæØóåú nrHBr÷ Zõ§|ôBû , AfQêBá|Á

Hùï Zõ§|ôBû ékQæÏ nr Aøï vñ )víóPùN( ò PÂBôsAS HBåùîú HùêBrû

)ÍîóPùN( ArPIB́ú òZón nArn. Hsrxú jªó©ùBS HBåùîú é~QsÚ Hùï HùêBrAñ

nArAû víóPùN øØyBñ í~Bñ éú|nôo Öö ÍÓ̧ ÖBrAøú åótAåêÆo÷ HB víóPùN

 ArPIBº Òóû nArn. HùêBrAíú Öö nbBr íBÖBrAøú åótAåêÆo÷ ôyQîo, nò

Zõ§ }oøo, øÆîú Zõ§|ôBû nxQö I, II ò III, nArío. nr éÓBHç, HùêBrAíú

Öö ÖBrAøú åótAåêÆo÷ nr @íõB éîBxJ AxR, nxR Öë nArAû øÙ Zõ§

éâ|øë, øÆîú Zõ§|ôBû nxQö VI ò V, ôyQîo )4 ò 91(. Hö ôs fBè,

HùêBrAíú Öö fBéç nò Zõ§ }oøo ôyQîo, ÍîóPùN }oøoPs ò HùêBrAíú Öö

nxR Öë øÙ Zõ§ éâ|øë nArío, ÍîóPùN éâ|øë|Psû nArío. ÍîóPùN }oøo

ò éâ|øë At ågBÄ ÖBrAøú åótAåêÆo÷, éùuAñ AÍuAø§ ÉæÂR Öæs ÅsÕ ò xï

Hsòt Åâ|Dë éQÎBòS ôyQîo. åùØï }oS HùêBrû røóû nr ôs nò HyùBr

éQÊùs AxR )81(. HîBHsAøï ArPIBº ÍîóPùN ò víóPùN HsAû HùêBrû røóû

Ís}Qö ÒBxêú, éyÆón ôó}êîo

víQùÙ nr ôuAr÷ xóì, xBè ôÎQë, }êBr÷ 1, HõBr 88317061
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Aés HBÅX }o÷ ÍîóPùN HùêBrAñ AøsAíú íyIR Hö HùêBrAñ Ö~órôBû ÉsHú

éâ|øë|Ps HB}o. }Bøo Hö ôêùï nåùç HùêBrAñ éIQâ| Hö ÍùIsòt ÖùyQùÙ nr

AøsAñ ÖêQs P~kù« nAn÷ éú|}óío )41(. HB PóZö Hö Aøï Öö PÆoAn

Zõ§|ôBû ÛuAr̈|}o÷ nr vñ  tøBn AxR ò Zu nr éµBåÆBS

égoòn, ÍsAòAíú ò PótøÇ Zõ§|ôBû ékQæÏ nr HùêBrAñ AøsAíú é~k«

í~o÷ AxR, PóAåú|øBHú HõQsøï rò̈ HsAû P~kù« HùêBrAñ éIQâ| Hö

ÍùIsòt ÖùyQùÙ nr AøsAñ AxR. Lù~îõBn éú|}ón Zõ§|ôBû LùoA}o÷ nr

HùêBrAñ nr LorôB ò éBnrôB íùu Hsrxú }óío PB At òrAVR Aøï Zõ§|ôB At

Lor ò éBnr ÁêùîBñ fB©ç }ón.

bîo}Øæú ©órS|Hîoû PÙ|r}Qö|Aû )PCSS(72, vè AåØQsòÍórt }ùJ

òAxs}Qú )EGGD(82, Pgæùç ôQsònòLæØz )AH(92 ò PóAåú|øBHú03

AxR. nr Aøï éùBñ, PóAåú|øBHú øÙ rò̈ nÒùÔ ò éµêEï HsAû Hsrxú

Zõ§|ôB AxR. Aøï rò̈ ôë|AÖîóñ nr @téBø~ÜB÷ víQùÙ "ésÖu Lu}Øú

jB¬", HsAû P~kù« HùêBrAñ nbBr ÍùIsòt ÖùyQùÙ ò P~kù« Lù§

At Póåo HùêBrû Hö|ÖBr éú|ròn. @téBø§|ôBû éB Hs ròû HùêBrAñ éIQâ| Hö

ÍùIsòt ÖùyQùÙ Öö PêBì AÛuòñ|ôBû vñ  nr @íõB PóAåú|øBHú }o÷

AxR, í~Bñ éú|nôo Öö AÉæJ HùêBrAñ AøsAíú ôQsòtøÜóS|ôBû ésÖJ

At øÙ Zõ§ }oøo ò øÙ Zõ§ éâ|øë øB nò Zõ§ éâ|øë ôyQîo. Aøï

27. Single Strand Conformation Polymorphism
28. Denaturing Gradient Gel Electrophoresis
29. Heteroduplex Analysis                                    30. Sequencing

 nøoÛB÷ víQùØú nr éórn ÍùIsòt ÖùyQùÙ
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