
    

 

 

 

BY AMRITA MA’AM 

      Genetic Diseases (आनुवंशिक रोग)
 

▪ What is the Main Cause of Haemophilia? 

▪ हीमोफीशिया का मुख्य कारण क्या है? 

▪ Haemophilia is a genetic disorder that impairs the 

ability of the body to clot the blood, which is 

required to stop bleeding. हीमोफीशिया एक 

आनुवंशिक शवकार है जो िरीर की रक्त को थक्का जमाने 

की क्षमता को कम कर देता है, जो रक्तस्राव को रोकने के 

शिए आवश्यक है। 

▪ Haemophilia is caused due to genetic mutation. 

हीमोफीशिया आनुवंशिक उत्पररवततन के कारण होता है। 

 

It involves the mutation of genes that are essential 

for the clotting of blood. 

इसमें जीन का उत्पररवततन िाशमि है जो रक्त के थके्क के 

शिए आवश्यक है। 

 

The clotting of blood is a complex phenomenon 

involving 13 different proteins. 

रक्त का थक्का बनना एक जशिि घिना है शजसमें 13 शवशित्र 

प्रोिीन िाशमि होते हैं। 

They are termed as factors from I to XIII. 

इन्हें । से XIII तक कारक कहा जाता है। 

 

 

What are the 3 Types of Haemophilia? 

हीमोफीशिया के 3 प्रकार क्या हैं? 

1. Haemophilia A - Deficiency of Factor VIII 

हीमोफीशिया ए - फैक्टर VIII की कमी 

2. Haemophilia B - Deficiency of Factor IX 

हीमोफीशिया बी - फैक्टर IX . की कमी 

3. Haemophilia C- Deficiency of Factor XI 

हीमोफीशिया सी- फैक्टर XI की कमी 

 

 

 

 

 

Can Haemophilia be Cured? 

क्या हीमोफीशिया का इिाज संिव है? 

 

Currently, there is no complete cure for Haemophilia. 

However, researchers have found that there is 

tremendous hope in the treatment known as gene 

therapy. It is a process where genes from a healthy 

person are implanted into the body of a person with 

Haemophilia. 

वततमान में हीमोफीशिया का कोई पूणत इिाज नही ंहै। हािांशक, 

िोधकतातओ ंने पाया है शक जीन थेरेपी के नाम से जाने जाने वािे 

उपचार में जबरदस्त उम्मीद है। यह एक ऐसी प्रशिया है शजसमें 

एक स्वस्थ व्यक्तक्त के जीन को हीमोफीशिया से पीश़ित व्यक्तक्त 

के िरीर में प्रत्यारोशपत शकया जाता है। 

 

What are the Symptoms of Haemophilia? 

हीमोफीशिया के िक्षण क्या हैं? 

1. Tight joints तंग जो़ि 

2. Frequent nose bleeds बार-बार नाक से खून आना 

3. Blood in urine पेिाब में खून 

4. Large unexplained bruises ब़ेि अस्पष्टीकृत घाव 

5. Bleeding gums मसू़िो ंसे खून आना 

6. Deep Bruisesडीप ब्रुइज़ 

 

Why Haemophilia is rare in female? 

हीमीफीशिया मशहिाओ ंमें दुिति क्यो ंहै? 

Females have two X chromosomes. A mutation would 

have to occur in both copies of the gene to cause the 

disorder. It is unlikely that females will have two 

altered copies of this gene. Therefore, it is very rare 

for females to have hemophilia.  

मशहिाओ ंमें दो एक्स िोमोसोम होते हैं। शवकार पैदा करने के 

शिए जीन की दोनो ं प्रशतयो ं में उत्पररवततन होना चाशहए। यह 

संिावना नही ं है शक मशहिाओ ंमें इस जीन की दो पररवशततत 

प्रशतयां होगंी। इसशिए, मशहिाओ ंमें हीमोशफशिया होना बहुत 

दुिति है। 

 

Can hemophilia be cured?  

क्या हीमोफीशिया ठीक हो सकता है? 

There is currently no cure for hemophilia. Effective 

treatments do exist, but they are expensive and 

involve lifelong injections several times per week to 

prevent bleeding. 



    

 

 

हीमोफीशिया का शफिहाि कोई इिाज नही ं है। प्रिावी 

उपचार मौजूद हैं, िेशकन वे महंगे हैं और रक्तस्राव को रोकने 

के शिए प्रशत सप्ताह कई बार आजीवन इंजेक्शन िाशमि 

करते हैं। 

 

 

 

 

 

Thalassemia 

थैिेसीशमया 

A blood disorder involving lower-than-normal 

amounts of an oxygen-carrying protein. 

एक रक्त शवकार शजसमें ऑक्सीजन िे जाने वािे प्रोिीन की 

सामान्य से कम मात्रा िाशमि होती है। 

 

 

 

 

 

 

Thalassemia is an inherited blood disorder 

characterised by less oxygen-carrying protein 

(haemoglobin) and fewer red blood cells in the body 

than normal. 

थैिेसीशमया एक शवरासत में शमिा रक्त शवकार है शजसकी 

शविेषता िरीर में सामान्य से कम ऑक्सीजन युक्त प्रोिीन 

(हीमोग्लोशबन) और कम िाि रक्त कोशिकाएं होती हैं। 

 

Hemochromatosis (Iron Overload) 

हेमोिोमैिोशसस (िौह अशधिार) 

 

Hemochromatosis, or iron overload, is a condition in 

which your body stores too much iron. 

/हेमोिोमैिोशसस, या िौह अशधिार, एक ऐसी क्तस्थशत है शजसमें 

आपका िरीर बहुत अशधक िौह िंडार करता है। It's often 

genetic. /यह अक्सर अनुवांशिक होता है। 

 

 

It can cause serious damage to your body, including 

to your heart, liver and pancreas. 

यह आपके हृदय, िीवर और अग्यािय सशहत आपके िरीर को 

गंिीर नुकसान पहंुचा सकता है। 

 

You can't prevent the disease, but early diagnosis and 

treatment can avoid, slow or reverse organ damage. 

आप रोग को रोक नही ंसकते, िेशकन िीघ्र शनदान और उपचार 

से अंग क्षशत से बचा जा सकता है, धीमा या उल्टा शकया जा 

सकता है। 

 

Leber Hereditary Optic Neuropathy (LHON) िेबर 

वंिानुगत ऑशिक नू्यरोपैथी (LHON) 

Leber Hereditary Optic Neuropathy (LHON) is a 

disease inherited from your mother. / िेबर वंिानुगत 

ऑशिक नू्यरोपैथी (एिएचओएन) आपकी मां से शवरासत में 

शमिी एक बीमारी है। 



    

 

 

 

It causes you to lose your eyesight, starting with 

painless blurriness. / यह ददत रशहत धंुधिेपन से िुरू 

होकर, आपकी आंखो ंकी रोिनी खो देता है। 

 

Your central vision, which you need to drive, read 

and recognize faces, will be affected first. 

आपकी कें द्रीय हशष्ट, शजसे आपको चिाने, पढ़ने और चेहरो ं

को पहचानने की आवश्यकता होती है, सबसे पहिे प्रिाशवत 

होगी। 

Symptoms typically start between the ages of 15 

and 35.  

िक्षण आमतौर पर 15 और 35 की उम्र के बीच िुरू होते 

हैं। 

 

Sickle cell anemia 

दरांती कोशिका अरक्तता 

- A group of disorder that cause red blood cells to 

become misshapen and break down. 

शवकार का एक समूह शजसके कारण िाि रक्त कोशिकाएं 

शमहापेन बन जाती हैं और िूि जाती हैं। 

 

 

 

With sickle cell disease, and inherited group of 

disorders, red blood cells contort into a sickle 

shape. The cells die early, leaving a shortage of 

healthy red blood cells (sickle cell anaemia) and 

can block blood flow causing pain (sickle cell 

crisis). 

 

 

शसकि सेि रोग, और शवकारो ंके वंिानुगत समूह के साथ, िाि 

रक्त कोशिकाएं शसकि आकार में शवपरीत हो जाती हैं। 

कोशिकाएं जल्दी मर जाती हैं, स्वस्थ िाि रक्त कोशिकाओ ं

(शसकि सेि एनीशमया) की कमी हो जाती है और रक्त प्रवाह 

को अवरुद्ध कर सकती है शजससे ददत (शसकि सेि संकि) हो 

सकता है। 

 

Color blindness /वणाांधता 

- A reduced ability to distinguish between certain 

colours. /कुछ रंगो ंके बीच अंतर करने की कम क्षमता 

 

 

The condition is often inherited. Other causes include 

certain eye diseases and medication. More men than 

women are affected. 

क्तस्थशत अक्सर शवरासत में शमिी है। अन्य कारणो ंमें कुछ नेत्र रोग 

और दवाएं िाशमि हैं। मशहिाओ ं की तुिना में अशधक पुरुष 

प्रिाशवत होते हैं। 

 

 

 

Tay - Sachs disease / िे सुक्क्क्स रोग 

GM2 gangliosidosis 

- A rare, inherited disorder that destroys nerve cells 

in the brain and spinal cord. 

एक िुिति, शवरासत में शमिा शवकार जो मक्तस्तष्क और रीढ़ की 

हड्डी में तंशत्रका कोशिकाओ ंको नष्ट कर देता है। 

 

 

 

 

 

 



    

 

 

 

 

 

Tay-Sachs disease is typically found in people with 

certain ancestry, such as Eastern European Jews. A 

fatty substance in the brain destroys nerve cells. 

Tay-Sachs  

रोग आमतौर पर कुछ शनशित वंि वािे िोगो ंमें पाया जाता 

है, जैसे शक पूवी यूरोपीय यहूदी। मक्तस्तष्क में वसायुक्त पदाथत 

तंशत्रका कोशिकाओ ंको नष्ट कर देता है। 

 

Phenylketonuria 

फेशनिकेिोनुररया 

- A birth defect that causes an amino acid called 

phenylalanine to build up in the body. 

एक जन्म दोष शजसके कारण िरीर में फेशनिएिशनन नामक 

अमीनो एशसड का शनमातण होता है। 

Newborns should be screened for PKU. 

पीकेयू के शिए नवजात शििुओ ंकी जांच की जानी चाशहए। 

 

 

 

 

 

 

 

 

Genes likely play some role in high blood pressure, 

heart disease, and other related conditions. However, 

it is also likely that people with a family history of 

high blood pressure share common environments 

and other potential factors that increase their risk. 

जीन उच्च रक्तचाप, हृदय रोग और अन्य संबंशधत क्तस्थशतयो ंमें 

कुछ िूशमका शनिाते हैं। हािांशक, यह िी संिावना है शक उच्च 

रक्तचाप के पाररवाररक इशतहास वािे िोग सामान्य वातावरण 

और अन्य संिाशवत कारको ंको साझा करते हैं जो उनके जोक्तखम 

को बढ़ाते हैं। 

 

 

Rarely, obesity occurs in families according to a clear 

inheritance pattern caused by changes in a single 

gene. The most commonly implicated gene is MC4R, 

which encodes the melanocortin 4 receptor. 

शवरिे ही, पररवारो ंमें मोिापा एक जीन में पररवततन के कारण 

स्पष्ट वंिानुिम पैिनत के अनुसार होता है। सबसे अशधक 

फंसाया जाने वािा जीन MC4R है, जो मेिानोकोशितन 4 ररसेिर 

को एनकोड करता 

 

 

 

What does it mean if cancer is genetic?  

अगर कें सर अनुवांशिक है तो इसका क्या मतिब है? 

A hereditary cancer is any cancer caused by an 

inherited gene mutation. An inherited gene means it 

is passed from parent to child within a family. The 

following factors suggest a possible increased risk for 

hereditary cancer: family history of cancer.  

 



    

 

 

वंिानुगत कैं सर वंिानुगत जीन उत्पररवततन के कारण होने 

वािा कोई िी कैं सर है। एक शवरासत में शमिा जीन का 

मतिब है शक यह एक पररवार के िीतर माता-शपता से बचे्च 

को पाररत शकया जाता है। शनम्नशिक्तखत कारक वंिानुगत 

कैं सर के संिाशवत बढ़ते जोक्तखम का सुझाव देते हैं: कैं सर का 

पाररवाररक इशतहास। 

 

 


