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गुणसूत्र विकार गुणसूत्रों की 
संख्या या संरचना में 
पररिर्तन के पररणामस्िरूप 
होर्ा है। 
 



Karyotype :- 

 
गुणसतू्रों का एक सेट, जैसा कक एक 
माइक्रोस्कोप के नीचे देखा जार्ा है, एक 
कररयोटाइप के रूप में जाना जार्ा है। 





Somatic  

cells 

Germ  

cells 

Homologous 

chromosomes 

(2n) / 44 in no. 

Sex 

chromosomes 

(n) / 2 in no. 
46 

Chromosomes  

or 23 in pairs 



Numerical abnormalities 
(संख्यात्मक असामान्यर्ाएं ) 

            Syndrome           Abnormality 

     Klinefelter’s           XXY 

     Turner           Monosomy X 

     XYY           XYY 

     XXX        XXX 

     Down’s           Trisomy 21 

     Edwards’        Trisomy 18 

     Patau’s           Trisomy 13 



Klinefelter syndrome (44+XXY = 47) 

 
• नर में होर्ा है  

 
• मांसपेशियों में कमी 

 
• चेहरे और िरीर में कम 

बाल 
 

• चौडे शनर्म्ब  
 

• बढे हुए स्र्न 
 

• पेट की बढी चबी 

• In males  



Turner's syndrome ( 44 + x0 = 45 ) 

 एक गणुसूत्र विकार 
जजसमें एक मकहला 
केिल एक एक्स 
गुणसूत्र के साथ पैदा 
होर्ी है. 



• In female with limited 

secondary characters  

 

• Sterile 

 

• Webbed neck  

 

• Short stature 

 

• Swollen hands and 

feets. 

• सीशमर् दृर्ीयक िारीररक 
िवृि िाली मकहला  
 

• बााँझ 
 

• जझल्लीदार गदतन 
 

• छोटा कद 
 

• हाथ-पैर फूल हुए 



Jocab's / XYY / Criminal syndrome 

( 44 + XYY = 47 ) 



• टेस्टोस्टेरोन हॉमोन ज्यादा स्राविर् होने के 
कारण ज्यादा आक्रामक 
 

• सामान्य से ज्यादा लम्बा कद  
 

• मुहासे 
 
• नई विधा सीखने में ज्यादा समय लगना 



Super female / XXX / Multiple X Syndrome 

( 44 + XXX = 47, 48, 49 ) 

• Tall (लम्बी) 
 

• thin (पर्ली) 
 

• mentally retarded (मानशसक रूप से 
मंद) 

 

• often sterile (अक्सर बााँझ) 



Down syndrome ( trisomy 21 ) 

• A genetic chromosome 21 

disorder causing 

developmental and 

intellectual delays. 

 

• एक आनुिंशिक गुणसूत्र 21 
विकार जजसके कारण 
विकासात्मक और बौविक देरी 
होर्ी है। 



Developmental: delayed development, learning 

disability, short stature, or speech delay in a child. 

 

 
विकासात्मक: विलंवबर् विकास, सीखने की विकलांगर्ा, छोटे कद, या 
बच्चे में भाषण में देरी . 
 

 

This is also known as “Mangolism”. 

 

 
इसे "मंगोशलस्म" के रूप में भी जाना जार्ा है। 
 



Edwards' syndrome (trisomy 18) 

Edwards' syndrome, also known as trisomy 18, is a rare but 

serious condition. 

 

एडिर्डसत शसंड्रोम, जजसे ट्राइसॉमी 18 भी कहा जार्ा है, एक दलुतभ लेककन गंभीर जस्थशर् 
है। 
 

Edwards' syndrome affects how long a baby may survive. 

Sadly, most babies with Edwards' syndrome will die before or 

shortly after being born. 

 
एडिर्डसत का शसंड्रोम प्रभाविर् करर्ा है कक बच्चा ककर्नी देर र्क जीविर् रह सकर्ा 
है। अफसोस की बार् है कक एडिर्डसत शसंड्रोम िाले अशधकांि बच्चे जन्म लेने के कुछ 
समय पहले या बाद में मर जाएंगे। 





Patau syndrome   

( Trisomy 13 ) 

 

 A condition in which a person has an extra 

chromosome 13.  
 ऐसी जस्थशर् जजसमें एक व्यवि में एक अशर्ररि गणुसतू्र 13 होर्ा 

है। 
 

 Prenatal testing can detect Patau syndrome 

during pregnancy.  
 प्रसिपूित परीक्षण गभातिस्था के दौरान पटौ शसडं्रोम का पर्ा लगा 

सकर्ा है। 
 

 Patau syndrome causes severe intellectual 

disability and physical defects.  
 पटौ शसडं्रोम गभंीर बौविक विकलांगर्ा और िारीररक दोष का 

कारण बनर्ा है।  



 Symptoms include: 

 

 Cleft lip or palate  (फांक होंठ या र्ाल)ु 

 

 Clenched hands (with outer fingers on top of the inner fingers). 

 भीर्री उंगशलयों के िीषत पर बाहरी उंगशलयों के साथ 

 

 Close-set eyes  (आखंें शनकट होना ) 
 

 Decreased muscle tone. ( मांसपेशियों की टोन में कमी ) 
 

 Extra fingers or toes (polydactyly)             उंगशलयां या पैर में अर्ररि उंगशलयां 
(पॉलीडेक्टली) 
 

Hernias   ( हशनतया ) 
 

 Low-set ears  ( कान का छोटा होना )  


