
यह प�क आपको यह समझने म� मदद करने के �लए है �क �णू पॉल��सि�टक �कडनी �या है, आपको �कन जाँच� क�
आव�यकता है, और आपके, आपके ब�चे और आपके प�रवार के �लए �नदान होने का �न�हताथ� �या है।

�णू पॉल��सि�टक �कडनी �या ह�?

पॉल��सि�टक �कडनी एक दलु�भ असामा�यता है जो गभा�शय म� ब�चे को �भा�वत कर सकती है।इस �व�श�ट आनवु�ंशक
ि�थ�त म�, �णू के �कडनी बढ़े हुए होते ह� और कई छोटे �व से भरे �स�ट क� उपि�थ�त के कारण अ��ासाउंड म� बहुत
चमक�ले �दखाई देते ह�।�कडनी का काय� आमतौर पर असामा�य होता है, और �कडनी के काय� म� धीरे-धीरे �गरावट आती है।
आमतौर पर, दोन� �कडनी �भा�वत होते ह�, इस�लए ��नो�सस �चतंाजनक होता है।

�वरासत के �व�भ�न तर�क� के साथ दो �कार के रोग ह�, �मखु और अ�भावी �कार (Dominant and recessive
inheritance)।बीमार� क� श�ुआत के समय के आधार पर, इसके �व�भ�न �प होते ह�, जसेै �क �ीनेटल, नवजात, �शशु
और �कशोर �प।

पॉल��सि�टक �कडनी कैसे होती है?

�मखु �कार क� पॉल��सि�टक �कडनी 20,000 �शशओुं म� से लगभग 1 म� होती है, जब�क अ�भावी �कार क� बीमार�
1,000 �शशओुं म� से लगभग 1 म� होती है। यह आनवु�ंशक असामा�यता (दोषपणू� जीन; faulty gene) के कारण होता है।
इसका मतलब है �क को�शकाओं म� डीएनए (DNA) के सदेंश म� एक ��ुट है। डीएनए के ��येक सदेंश को जीन कहा जाता है।
हमम� से ��येक को अपने माता-�पता से अपने जीन �वरासत म� �मलते ह�। वे हमारे शर�र को �नद�श �दान करते ह� जो हमारे
�प, �वा��य और �यवहार को �भा�वत करते ह�। सामा�य तौर पर, ��येक �यि�त के पास ��येक जीन क� दो ��तयाँ होती
ह�। एक ��त माँ से और दसूर� �पता से �वरासत म� �मलती है।

पॉल��सि�टक �कडनी PKHD1 नामक जीन क� ��ुट (�यटेूशन) के कारण होती है। यह जीन एक �ोट�न के उ�पादन के �लए
िज�मेदार होता है िजसे फाइ�ो�कि�टन या पॉल�डि�टन (fibrocystin or polyductin) कहा जाता है, िजसे गदु� क�
न�लकाओं म� �यबूलर सरंचनाओं के �नमा�ण और रखरखाव म� शा�मल माना जाता है। �मखु �कार म�, रोग क� अ�भ�यि�त
के �लए जीन क� एक दोषपणू� ��त पया��त होती है, जब�क अ�भावी �कार म� माता-�पता दोन� को जीन क� दोषपणू� ��त का
वाहक होना पड़ता है और जब गभा�व�था होती है तो 4 म� से 1 क� सभंावना होती है �क ब�चे को दोन� दोषपणू� जीन �वरासत
म� �मल�गे और उसे बीमार� होगी।

�या मझुे और जाँच करवाने चा�हए?

ज�म से पहले पॉल��सि�टक �कडनी का �नदान ब�चे से �लए गए डीएनए क� जाँच �वारा �कया जा सकता है । इसे
गभा�व�था के 15व� स�ताह के बाद एक आ�ामक ���या िजसे एि�नयोस�टे�सस कहा जाता है (या गभा�व�था के 11व� और
14व� स�ताह के बीच को�रयो�नक �व�लस स�प�लगं - CVS) के मा�यम से �ा�त �कया जा सकता है। इन �व�धय� का
उपयोग करके हम �शशु के चार� ओर एि�नयो�टक �व या �लेस�टा से को�शकाएं एक� करते ह� और उनम� डीएनए क� जांच
करते ह�। इन �व�धय� का उपयोग उ�च जो�खम वाल� गभा�व�थाओं के �लए �कया जाता है, जसेै �क पहले से �भा�वत �शश।ु
माता-�पता पर भी आनवु�ंशक जाँच (र�त क� जाँच) क� जानी चा�हए।

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

गभा�व�था के दौरान अ��ासाउंड के मा�यम से पॉल��सि�टक �कडनी पर भी सदेंह �कया जा सकता है। हालां�क,
सोनो�ा�फक �वशषेताएं हमेशा �प�ट नह�ं होती ह�, इस�लए डीएनए क� जाँच या/और ज�म के बाद म�ूयांकन के मा�यम से



�नदान क� पिु�ट क� जानी चा�हए। जसेै-जसेै �कडनी का काय� असामा�य होता जाता है, ब�चे के आस-पास का तरल पदाथ�,
जो �णू के म�ू का ��त�न�ध�व करता है, धीरे-धीरे कम हो जाता है और �णू का म�ूाशय अ��ासाउंड से �दखाई नह�ं देता।
इस ि�थ�त को ओ�लगोहाइ�ाि�नयोस (oligohydramnios) कहा जाता है और यह म�ुय �प से बीमार� के अ�भावी �कार
म� देखा जाता है।

अ�पका�लक ��नो�सस म�ुय �प से एि�नयो�टक �व क� मा�ा पर �नभ�र करता है और गंभीर ओ�लगोहाइ�ाि�नयोस के
कारण फेफड़� के अ�वकास और �कडनी फे�लयर के कारण अ�य�धक खराब ��नो�सस होती है। सामा�य एम�नयो�टक �व
क� मा�ा वाले मामले बाद म�, आमतौर पर वय�क होने से पहले, गदु� क� बीमार� म� बदल जाएंगे। यह भी सभंव है �क ब�चा
गभा�शय म� और ज�म से पहले मर जाए। बीमार� के �मखु �कार म� रोग का �नदान अ�धक अनकूुल होता है।

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

अ�पका�लक ��नो�सस म�ुय �प से एि�नयो�टक �व क� मा�ा पर �नभ�र करता है। गभा�व�था के अ�भावी �कार से
�भा�वत �णू िजनम� एि�नयो�टक �व क� गंभीर कमी (ओ�लगोहाइ�ाि�नयोस) होती है, उनके फेफड़� के अ�वकास और
�कडनी फे�लयर के कारण अ�य�धक खराब ��नो�सस होती है। सामा�य एि�नयो�टक �व मा�ा वाले मामल� म� बाद म�
�कडनी क� बीमार� हो सकती है और उ�ह� आमतौर पर वय�कता से पहले �कडनी ��यारोपण क� आव�यकता हो सकती है।
वे ल�वर फाइ�ो�सस से सबं�ंधत ज�टलताओं का भी सामना कर सकते ह� और उ�ह� सयं�ुत ल�वर-�कडनी ��यारोपण क�
आव�यकता हो सकती है।
वत�मान म� कोई �ीनेटल उपचार उपल�ध नह�ं है और गभा�व�था को समा�त करना एक �वक�प है। बीमार� के �मखु �कार
के मामले म� ��नो�सस अ�धक अनकूुल है। बचपन म� ज�टलताओं म� उ�च र�तचाप और म�ू म� �ोट�न शा�मल हो सकते
ह�, और रो�गय� को अपने वय�क जीवन के दौरान �कडनी ��त�थापन �च�क�सा (डाय�ल�सस) क� आव�यकता हो सकती
है। नए उपचार� के साथ �ारं�भक �नदान और उपचार से �कडनी फे�लयर और उ�च र�तचाप से सबं�ंधत ज�टलताओं क�
श�ुआत को �वल�ंबत �कया जा सकता है।

�या यह दोबारा होगा?
अ�भावी �कार म�, चू�ंक अतं�न��हत कारण एक अ�मखु दोषपणू� जीन है, इस�लए पनुराव�ृ� का 25% जो�खम है (4 म� से
1 मामला)। �मखु �कार म�, चू�ंक अतं�न��हत कारण एक �मखु दोषपणू� जीन है, इस�लए पनुराव�ृ� का 50% जो�खम होता
है (2 म� से 1 मामला)। इसे अगल� गभा�व�था म� एक आ�ामक ���या के मा�यम से ज�द� पता लगाया जा सकता है।


