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7
வளர்சிதை 

மாற்ற மரபு வழிக் 
ககாளாறுகள்

அலகு

ெர் அர்சிபாலடு கார்கராட்
1908 ஆம் ஆணடு ஆங்கி்லய 

மருத்துவரோன சர அரசிபால்டு கார்ரோட 
“வளரசிஹத மாற்்ற மரேபு வழி ்காளாறுகள்“ 
என்்ற வாரஹதஹய அறிமுகப்படுத்தினார. இவர 
உயிர ்வதிவிஹனகளில் ஈடுபடும் க�ாதிகளின் 
குஹ்றவான கசயல்பாடு அல்லது முழுஹமயாக 
இல்லாமல் இருப்பதால், உயிர்வதி விஹனகள் 
தஹ்டப்படுவதன் விஹளவாக மரேபு வழி ் காளாறுகள் 
ஏற்படுகின்்றன என்று குறிப்பிட்டார. அல்்கப்லூரியா 
என்்ற ் �ாய பற்றி ஆயவு ் மற்ககாண்டார. இந்�ாய 
உள்ளவரகளின் சிறுநீர காற்றில் ஹவககப்படும் 
்பாது கருப்பு நி்றமாக மாறுவதற்கு காரேணம், 
மரேபணு மாற்்றம் ஆகும். இதன் விஹளவாக 
்ைா்மாகஜன்டிஸிக அமிலம் உ்டலில் அதிகளவில் 
்சகரேமாகி்றது என்பஹத கண்டறிநதார. இஹதத் 
கதா்டரநது 1941 ஆம் ஆணடில் ஜாரஜ பீடில் மற்றும் 
எடவரடு்டாதும், என்பவரகள் கரோடடி பூஞஹச 
நியூ்ரோஸ் ்பாரோஹவ பயன்படுத்தி கார்ரோடடின் 
கருது்காஹள உறுதி கசயது ஒரு மரேபணு க�ாதி 
்காடபாடஹ்ட முன்ஹவத்தனர. பல புரேதங்கள் 
ஒன்றிற்கும் ்மற்பட்ட பாலிகபப்ஹ்டடு சங்கிலிகஹள 
கபற்றிருப்பதால், 1957 ஆம் ஆணடு கவர்னாம் 
இங்காரேம் என்பவர ஒரு மரேபணு ஒரு பாலிகபப்ஹ்டடு 
என அக்காடபாடஹ்ட மாற்றியஹமத்தார. 

 கற்றலின் க�ாக்கஙகள் :

இநத பா்டப்பிரிஹவ 
கற்்றறிநத பின்னர,  மாணவரகள் 
கீழககண்டவற்ஹ்ற புரிநதுககாள்ள 
முடியும் 

• வளரசிஹத மாற்்ற மரேபு வழிக 
்காளாறுகளின் உயிர ்வதி 
அடிப்பஹ்ட 

• வளரசிஹத மாற்்ற மரேபு வழிக 
்காளாறுகளின் வஹககள் 

• ்கலக்்டாசிமியாவின் காரேணம் 
மற்றும் அறிகுறிகள் 

• வான் – கிரீகஸ் ் �ாஹய உருவாககும் 
காரேணிகள் 

• ஹீ்மாபீலியாவின் பல்்வறு 
வஹககள் மற்றும் இரேத்த உஹ்றதல் 
காரேணிகள் 

• விழி மற்றும் விழித்்தால் அல்பினிசம் 
• அல்்கப்்டனூரியாவின் காரேணம் 

மற்றும் அறிகுறிகள் 
• ்்ட – சாகஸ் ்�ாயின் காரேணங்கள் 
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பாட அறிமுகம்

கார்பாஹைட்ரேட, புரேதம் மற்றும் ககாழுப்பு ஆகியவற்றின் வளரசிஹத மாற்்றத்தில் பங்குகபறும் 
ஒரு குறிப்பிட்ட க�ாதியின் குஹ்றபாட்டால் உருவாகும் ஒரு வஹகயான ்�ாயகளின் கதாகுப்பு 
வளரசிஹத மாற்்ற மரேபுவழி ்காளாறுகள் (அ) மரேபு வழி வளரசிஹத மாற்்ற ்�ாயகள் எனப்படும். 
இஹவ பச்சிளம் குழநஹதகளின் பி்றவி குஹ்றபா்டாகும். ்கலக்்டாசிமியா, அல்்கப்டனூரியா, 
அல்பினிசம், ்்ட – சாகஸ் ்�ாய மற்றும் வான் –கிரீகஸ் ்�ாய ்பான்்ற வளரசிஹத மாற்்ற மரேபு வழி 
்காளாறுகள் பி்றவியில் அல்லது அதற்குப் பின் ்தான்றும். 

உடககாள்ளப்பட்ட உணவு, ஆற்்றலாக மாற்்றப்ப்டவில்ஹல எனில் உ்டலில் ்சகரேமாகி்றது. 
்மலும் இது பல்்வறு அறிகுறிகஹள உருவாககுகி்றது. வளரசிஹத மாற்்ற மரேபு வழி ்காளாறுகள் 
முஹ்றயாக கடடுப்படுத்தவில்ஹலகயனில், வளரசிஹதத் தஹ்ட அல்லது மருத்துவம் கதா்டரபான 
பிரேச்சஹனகஹள உருவாககும் உ்டலில் திசுககள் உ்டல் உறுப்புகள் மற்றும் இரேத்தத்தில் ஒரு 
குறிப்பிட்ட வளரசிஹத மாற்்ற விஹளப்கபாருள் ்சமிககப்படுதல் வளரசிஹத மாற்்ற மரேபுவழி 
்காளாறுகளின் முககிய அறிகுறியாகும். கபரும்பாலான வளரசிஹத மாற்்ற மரேபுவழி ்காளாறுகள் 
அரிதானஹவ. ஆனால் இவற்றில் சில ஆபத்தானஹவ. 

�ம் உ்டலில் வளரசிஹத மாற்்றம் என்பது இரு முககிய கசயல்கஹள உள்ள்டககியது. 
அஹவகள் முஹ்ற்ய கதாகுத்தல் (Anabolism) மற்றும் சிஹதத்தல் (Calabolism). ஒரு குறிப்பிட்ட 
க�ாதி இல்லாமல் ்பாவது அல்லது குஹ்றபாட்டால் உ்டலில் அதிகளவு வளரசிஹத மாற்்ற 
விஹளப்கபாருடகள் ்சகரேமஹ்டகி்றது. ்மலும் அஹவ சிறுநீரில் தானாக்வா அல்லது அவற்றின் 
சிஹதககப்பட்ட விஹளப்கபாருளாக்வா அதிகளவில் கவளி்யற்்றப்படுகின்்றன. சில வளரசிஹத 
மாற்்ற விஹளப்கபாருடகள் �ச்சாக கூ்ட இருககலாம். உதாரேணமாக, கீழககண்ட விஹனயில்

RÆB Æ CÆ DÆP
• R = விஹனப்படு கபாருள் 
• B, C மற்றும் D இஹ்டநிஹலப் கபாருடகள் 
• P விஹளப்கபாருள் 
• a, b, c, d என்பஹவ க�ாதிகளாகும். 
• ்மற்கண்ட விஹனயில் ஏ்தனும் ஒரு க�ாதி குஹ்றபாடடினால்  அல்லது ஒரு க�ாதி இல்லாமல் 

்பாவதால், அதற்கு முநஹதய இஹ்டநிஹலப்  கபாருள் ்சகரேமாகி்றது. இது �ச்சுத் தன்ஹமஹய  
உருவாககுகி்றது. ் மலும் இதனால் விஹளப்கபாருள் (p) உருவாகும் அளஹவ பாதிககப்படுகி்றது. 
அதனால் ்�ாஹய உருவாககும். 

வளர்சிதை மாற்ற மரபு வழி ககாளாறுகளின் வதகபபாடு 
வளர்சிதை மாற்ற மரபு வழி ககாளாறுகளுடன் தைாடர்புதடய சில முக்கியமான க�ாயகள் கீகே 

தகாடுக்கபபட்டுள்ளது. 
்�ாயகள் எடுத்துககாடடுகள்

அமி்னா அமில வளரசிஹத மாற்்ற ்�ாயகள் பிஹனல் கீட்்டானூரியா, அல்்கப்்டனூரியா 
அல்பினிசம், ்ைா்மாசிஸ்டினூரியா 

கார்பாஹைட்ரேட வளரசிஹத மாற்்ற 
்�ாயகள்

்கலக்்டாசிமியா, மரேபுவழி பிரேக்்டாஸ்
சகிப்புத்தன்ஹம இன்ஹம,  கிஹள்காஜன் 
்சமிப்பு  சீரகுஹலவு ்�ாயகள் 
வான் கிரீகஸ் ்�ாய

a b c d
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ஹல்சா்சாமல் ்சமிப்பு ்�ாயகள் மியூக்கா பாலி சாகரி்்டாஸிஸ், ்்ட-சாக்ஸ 
்�ாய, நீ்மன் – பிக்�ாய, காகர ்�ாய 

கரிம அசிடிமியா கமத்தில் ம்னாலிக அசிடிமியா

பியூரின் (அ) பிரிமிடின் வளரசிஹத மாற்்ற 
்�ாயகள் லீஸ்ச் – ஹ�யன் ்�ாயகுறி 

க்டத்து ்�ாயகள் சிஸ்டினூரியா

கபரோகஸி ்சாமல் ்�ாயகள் அடரீ்னா லீயு்கா ்தயவு 

யூரியா சுழற்சி ்�ாயகள் சிடருலினீமியா, ஆரனிதின் டிரோன்ஸ் 
காரபஹம்லஸ் குஹ்றபாடு 

உ்லாக வளரசிஹத மாற்்ற ்�ாயகள் வில்சன் ்�ாய

7.1 காலக்கடாஸிமியா 

பால் மற்றும் பால்கபாருடகளில் உள்ள லாக்்டாஸ், என்்ற சரககஹரேயின் பகுதிப்கபாருளாக 
காலக்்டாஸ் காணப்படுகி்றது.  காலக்்டாசானது வளரசிஹத மாற்்ற விஹனகளுககு உடப்ட இயலா 
நிஹல காணப்படும் காலக்்டாஸிமியா என்று அஹழககப்படும் ஒரு மரேபு வழி ்�ாயிஹன 1908 ஆம் 
ஆணடில் வான்ரீஸ் என்பார கண்டறிநதார. இந்�ாயால் பாதிககப்பட்டவரகளுககு உரிய சிகிச்ஹச 
அளிககவில்ஹலகயனில், காலக்்டாஸ் ஆனது திசுககள் மற்றும் இரேத்தத்தில் அதிகளவு ்சகரேமாகி 
உயிருககு அச்சுறுத்தலாக அஹமகி்றது. இநத ்�ாய 18000 ல் ஒருவருககு ஏற்படும் வாயப்புள்ளது
7.1.1 காரணஙகள் 

UDP-

UDP-

Mg2+ ATP

Mg2+ ADP

GALK1

GALT GALE

α-D- காலக்ேடாஸ்

வைக II 
காலக்ேடாசீமியா காலக்ேடா ைகேனஸ்

டிரான்ஸ்ெபேரஸ் எபிமேரஸ்

α-D- காலக்ேடாஸ்-1-பாஸ்ேபட்

வைக I 
காலக்ேடாஸிமியா 

α-D-குளுக்ேகாஸ்-1-பாஸ்ேபட்

குளுக்ேகாஸ்

காலக்ேடாஸ்

வைக III 
காலக்ேடாஸிமியா

படம் 7.1 காலக்கடாஸின் வளர்சிதைமாற்ற வழிமுத்றகள்
காலக்்டாஸ் -1 – பாஸ்்பட யூரிஹ்டல்டிரோன்ஸ்கபகரேஸ் (GALT) என்்ற க�ாதி இல்லாமல் 

்பாகும் ்பாது காலக்்டாஸிமியா உருவாகி்றது. இநக�ாதி கல்லீரேலில் காணப்படுகி்றது. 
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இது காலக்்டாஹ்ஸ குளுக்கா்ஸாக மாற்றுகி்றது. GALT, காலக்்டாஸ்வு்டன் பிஹணநது 
குளுக்காஹ்ஸ தருகி்றது. எனினும், காலக்்டாஸிமியா ்�ாயில் GALT க�ாதி இல்லாத 
காரேணத்தால் காலக்்டாஸ் – 1 – பாஸ்்பட, குளுக்காஸ் – 1 – பாஸ்்பட்டாக மாற்்றமஹ்டவதில்ஹல. 
இதன் விஹளவாக திசுககள் மற்றும் இரேத்தத்தில் காலக்்டாஸ் ்சகரேமாகி்றது. மிக அதிகளவு 
காலக்்டாஸ் ்சகரேமஹ்டவதால், கல்லீரேலின் உருவளவு அதிகரித்தல், சிறுநீரேக கசயலிழப்பு மற்றும் 
கணபுஹரே உருவாதல் ்பான்்றஹவ ஏற்படும். 

காலக்்டாஸ் வளரசிஹத மாற்்றம் ப்டம் எண 7.1 ல் காட்டப்படடுள்ளது.
GALT (காலக்்டாஸ் -1- பாஸ்்பட யூரிஹ்டல்டிரோன்ஸ்கபகரேஸ்), GALK1 (காலக்்டாஹக்னஸ்) 

மற்றும் GALE (UDP – காலக்்டாஸ் – 4 – எபிம்ரேஸ்) என்்ற மரேபு அணுககளில் திடீர மாற்்றம் 
ஏற்படுவதால் மூன்று வஹகயான காலக்்டாஸிமியா அறியப்படடுள்ளது. இவற்றில் GALT குஹ்றபாடு 
மிகவும் அபாயகரேமான உயிருககு அச்சுறுத்தஹல தரும் வஹகயாகும். 

GALK1
�ரத� 

உட�நல� ��கவ�

கால�ேடா�

��ேகா�

�ரத�
GALK1 �ரத�

GALT
�ரத�

GALE 

�
	 �ரத�க�� ஒ
�ைண��, கால�ேடாைஸ 
எ�ெபா�  ேபா
	 எ���  ��ேகா� 
ஆக மா�	�ற�. 

கால�ேடா��யா ேநா� உ ளவ�

கால�ேடா�

மா�ற�ப�ட 
GALT �ரத�

GAL
 �ரத�

இ�த �ரத�க�� உ ள ஏேத�� ஒ� மா�ற� 
(ம�	� அத�கான மரப� ���க��) 
கால�ேடா��யாைவ ஏ�ப����ற�. கால�ேடா�
 �� �ைள��� �ைல�� ேசகரமா�ற�.

படம் 7.2 உடல�லம் மிக்கவர் vs காலக்கடாசிமியா க�ாய உள்ளவர்

7.1.2 அறிகுறிகள் 
GALT குஹ்றபாடு மருத்துவ முககியத்துவம் வாயநதது. இநத க�ாதி குஹ்றபாட்டால் 

காலக்்டாஸ் இரேத்தத்தில் ்சகரேமாகி்றது. ்மலும் இது ஆல்்்டாஸ் ரி்டக்்டஸ் என்்ற க�ாதியால் 
காலடடிட்டாலாக ஒடுககப்படுகி்றது. இச்்சரமம் கணபுஹரே வளரச்சி உருவாகி்றது. GALT குஹ்றபாடு 
மிகவும் ஆபத்தானது. இககுஹ்றபாட்டால் காலக்்டாஸ் – 1- பாஸ்்பட கல்லீரேலில் பாதிப்ஹப 
ஏற்படுத்துகி்றது. ்மலும், இது கல்லீரேல் கசயலிழப்பிற்கு காரேணமாக அஹமகி்றது. பிலுருபின் 
்�ரேடியாக இரேத்தத்திலிருநது மூஹளககு �கரவதால் மன சரிவு ஏற்படுகி்றது. 

பச்சிளம் குழநஹதககு தாய பால் ககாடுத்தும் அதன் உ்டல் எஹ்ட அதிகரிககவில்ஹல எனில், 
அககுழநஹத காலக்்டாஸ்மியா ்�ாயால் பாதிககப்படடிருககலாம்.   இந்�ாயால் பாதிககப்பட்ட 
குழநஹதகள் பி்றககும் ்பாது இயல்பாகவும் வளரும் நிஹலயில் மநதமாக காணப்படுவாரகள். ்மலும் 
அடிககடி வாநதிகயடுத்தல் மற்றும் தாழசரககஹரே நிஹல (Hypoglycemia) ் பான்்ற பாதிப்புகள்  ஏற்படும். 
பி்றநத 2 - 3 மாதங்களுககு பின்னர, கல்லீரேல் ககாழுப்பு நிஹ்றநததாக மாறுவதால் கல்லீரேலில் முடிச்சுகள் 
்தான்றும் (கல்லீரேல் கசயலிழப்பு). கபருமூஹளப் பு்றணியில் காலக்்டாஸ் மற்றும் காலக்்டாஸ் – 1- 
பாஸ்்பட ்சகரேமாவதால் மன வளரச்சி குஹ்றபாடு ஏற்படுகி்றது. மஞசள் காமாஹல, வாநதிகயடுத்தல், 
எரிச்சலஹ்டதல், கல்லீரேல் உருவளவு அதிகரித்தல் மற்றும் இரேத்தத்தில் இ.்காஹல (E.coli) கதாற்று  
்பான்்றஹவ இந்�ாயின் பி்ற அறிகுறிகள் ஆகும்.  
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7.2 வான்-கிரீக்ஸ் க�ாய 
கிஹளக்காஜன் வளரசிஹத மாற்்றத்்தாடு கதா்டரபுஹ்டய மரேபு வழி ்�ாயகளின் கதாகுப்பு 

கிஹளக்காஜன் ்சமிப்பு ்�ாயகள் எனப்படும். வான் – கிரீகஸ் ்�ாய, கிஹளக்காஜன் ்சமிப்பு ்�ாய 
வஹக – 1 (GSD – type 1) எனவும் அறியப்படுகி்றது. இது அரிதானகதாரு மரேபு ் �ாயாகும். கிஹளக்காஜன் 
வளரசிஹத மாற்்றத்தில் ஈடுபடும் ஒன்று அல்லது அதற்கு ்மற்பட்ட க�ாதிகளின் குஹ்றபாடடின் 
காரேணமாக இந்�ாய உருவாகி்றது. இந்�ாயால் பாதிககப்பட்டவரகளின் திசுககள் குறிப்பாக கல்லீரேல் 
மற்றும் இதய தஹசகளில் அதிகளவு கிஹளக்காஜன் ்சகரேமாகி்றது. 1929 ஆம் ஆணடு வான்-கிரீகஸ் 
்�ாய கண்டறியப்பட்டது.  குளுக்காஸ் – 6- பாஸ்்ப்்டஸ் என்்ற க�ாதியின் குஹ்றபாட்டால் இந்�ாய 
உருவாகி்றது என 1952 ஆம் ஆணடு காரல் மற்றும் ்கடரி  ்காரி என்பவரகளால் கண்டறியப்பட்டது. 
இந்�ாயால் பாதிககப்பட்டவரகளின் கல்லீரேலில் குளுக்காஸ் – 6 – பாஸ்்ப்்டஸ்னாது 
காணப்ப்டவில்ஹல எனக கண்டறிநதனர. இது கல்லீரேல் க�ாதிகளின் குஹ்றபாட்டால் கண்டறியப்பட்ட 
முதல் மரேபு வழி ்�ாயாகும்.  இந்�ாய உள்ளவரகளின் கல்லீரேலில் காணப்படும் கிஹளக்காஜனின் 
அஹமப்பு இயல்பாக உள்ளது எனினும் அதன் அளவு அதிகமாக காணப்படுகி்றது. 

படம் 7.3 குளுக்ககாஸ் – 6 – பாஸ்கபகடஸின் தெயல
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கல்லீரேலிலிருநது  குளுக்காஸ் இரேத்த ஓட்டத்தில்  கவளியி்டப்படும் இறுதி படிநிஹல 
நிகழ விஹன்வக மாற்றியாக  குளுக்காஸ்  – 6 – பாஸ்்ப்்டஸ் கசயல்படுகி்றது. இநக�ாதி 
குஹ்றபாடடின் காரேணமாக கசல்லினுள் குளுக்காஸ் – 6- பாஸ்்படடின் அளவு அதிகரிககி்றது.  
இவவா்றான பாஸ்பரி்லற்்றமஹ்டநத சரககஹரேயானது கல்லீரேலிலிருநது கவளி்ய்ற 
இயலாது. ஏகனனில்  இதனால் பிளாஸ்மா சவவின் வழி்ய புகுநது கசல்ல இயலாது. இதன் 
விஹளவாக கல்லீரேலில் அதிகளவில் கிஹளக்காஜன் ்சகரேமாகி்றது. ்மலும், குளுகககான் 
அல்லது எபிக�ப்பிரின் ்பான்்ற ைார்மான்களின் விஹளவிஹன கபாருத்து இரேத்த சரககஹரே 
அளவிஹன அதிகரிகக இயலா தன்ஹம ஏற்படுகி்றது. ்ம்ல குறிப்பிடடுள்ளவாறு குளுக்காஸ்-6- 
பாஸ்்பட்டானது கல்லீரேல் கசல்களிலிருநது கவளி்ய்ற இயலாததால் அதஹன ஈடுகசயயும் 
வஹகயில் கிஹளககாஹலஸிஸ் அதிகரிககி்றது. இதன் விஹளவாக ஹபருவிக அமிலம் மற்றும் 
லாகடிக அமிலத்தின் அளவு அதிகரிககி்றது. வான் – கிரீகஸ் ்�ாயினால் பாதிககப்பட்டவரகளின் 
கார்பா ஹைட்ரேட ்தஹவயானது கபரும்பாலும் ககாழுப்பு வளரசிஹத மாற்்றத்ஹத்ய சாரநது 
அஹமகி்றது. குளுக்காஸ் -6-பாஸ்்பட க்டத்திககான மரேபணுவில் ஏற்படும் திடீர மாற்்றத்தாலும் 
இந்�ாய உருவாகும். 
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7.2.1 மருத்துவ தவளிபபாடு 
ப்டம் 7.4 காட்டப்படடுள்ள வான்கிரீகஸ் ்�ாயின் 

மருத்துவ கவளிப்பாடுகளானஹவ உணணா நிஹலயின் 
்பாது லாகடிக அசி்்டாசிஸ்டு்டன் கூடிய தாழ சரககஹரே 
நிஹல (Hypoglycemia). கல்லீரேல் உருவளவு அதிகரித்தல்,  
விரிவஹ்டநத வயிற்றுப் பகுதி, கசாரூபமான முக அஹமப்பு 
்பான்்றஹவ. 
7.2.2 அறிகுறிகள் 

இந்�ாயின் அறிகுறிகள் சுமார 3 முதல் 4 வயதில் 
கதரிய வருகி்றது. இந்�ாயால் பாதிககப்பட்ட பச்சிளம் குழநஹதகள் தாழ சரககஹரேயினால் ஏற்படும் 
நிஹனவிழத்தாலால் பாதிககப்படுகி்றாரகள். இரேத்தத்தில் அதிகளவு யூரிக அமிலம் மற்றும் அதிக 
ககாழுப்பு (hyperlipedimia) காணப்படுகி்றது. இரேத்த சரககஹரே குஹ்றதல், பசி கபாறுககாதிருத்தல், 
அடிககடி மூககின் வழி்ய இரேத்தம் வடிதல் ஆகிய அறிகுறிகஹள இந்�ாய உள்ள்டககியது. கல்லீரேல் 
கசல்கள் மற்றும் சிறுநீரேக நுணகுழல் கசல்கள் ஆகிய இரேணடிலும் அதிகளவு கிஹளக்காஜன் 
்சகரேமாகி்றது. ்மலும் கீட்்டாசிஸ் காணப்படுகி்றது. ஸ்்டாரச் அதிகமுள்ள உணவுப் கபாருடகஹள 
அதிகளவு எடுத்துகககாள்ளுதல் 
இந்�ாயககான ஒரு சிகிச்ஹசயாகும்.

7.3 ஹீகமாபிலியா

இரேத்தம் கவளி்யறுதஹலக 
கடடுப்படுத்தும் இரேத்த உஹ்றதல் 
காரேணிகள் என்பன ஒரு புரேதம் 
அ்டங்கிய ஒரு கதாகுதியாகும். இரேத்த 
நுணகுழல்கள் பாதிப்பஹ்டயும் ்பாது, 
இரேத்த நுணகுழஹல சூழநதுள்ள 
சுவரோனது குறுககமஹ்டநது, காயம்பட்ட இ்டத்தில் இரேத்த இழககப்படுவஹதக குஹ்றககி்றது. 
பி்ளடகலடடுகள் என அஹழககப்படும் சிறிய இரேத்த கசல்கள் (இரேத்த தடடுககள்) காயம்பட்ட 
இ்டத்தில் ஒடடிகககாள்வதன் மூலம் இரேத்த இழப்பு தடுககப்படுகி்றது. இரேத்த தடடினுள் காணப்படும் 
்வதிப் கபாருடகள் மற்்ற கசல்கஹள கவரநது இழுத்து இரேத்த தடடு அஹ்டப்பு என அஹழககப்படும் 
ஒரு திரேடசிஹய (Clump) ஏற்படுத்துகி்றது.  காயம் ஏற்பட்ட இ்டத்தில், புரேத கதாகுப்பாலான இரேத்தம் 
உஹ்றதல் காரேணிகள். இரேத்த தடடுகளின் பு்றப்பரேப்பில் ஒரு திரிதல் அடுககிஹன ஏற்படுத்துவதன் 
விஹளவாக ஹபபிரின் உஹ்றதல் ஏற்படுகி்றது. இநத ஹபபிரின் உஹ்றதலானது ஒரு க�ருககமான 
வஹல்பால கசயல்படடு இரேத்த கவளி்யறுதஹல தடுககி்றது. 

19 ஆம் நூற்்றாணடு துவககத்தில்  ்டாக்டர ஜான் கன்ரோடு ஓட்்டா என்பரோல் ஹீ்மாபிலியா 
என்்ற வாரத்ஹத முதன் முதலில் பயன்படுத்தப்பட்டது. ஹீ்மாபிலியா என்பது ஒரு மரேபு வழி 
இரேத்த கவளி்யறும் குஹ்றபாடு ஆகும். இககுஹ்றபாடுஹ்டயவரகளில் உஹ்றதல் காரேணிகள் 
என்்றஹழககப்படும் சில குறிப்பிட்ட புரேதங்கள் காணப்ப்டாத நிஹல்யா அல்லது மிக குஹ்றவான 
அளவி்லா காணப்படுகின்்றன. என்வ இரேத்தம் உஹ்றதல் சரியாக நிகழவதில்ஹல.  இரேத்த 
உஹ்றதல் கசயல்முஹ்றயில் ஏ்றத்தாழ 13 காரேணிகள் ஈடுபடுகின்்றன. ஏதாவது ஒன்று அல்லது 

படம் 7.4 வான்-கிரீக்ஸ் க�ாயினால 
பாதிக்கபபட்ட பச்சிளம் குேநதை

ஹீகமாபிலியா
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அதற்கு ்மற்பட்ட இககாரேணிகள் ்பாதுமான அளவு கதாகுககப்ப்டாத நிஹலயின் காரேணமாக 
இரேத்த உஹ்றதலில் குஹ்றபாடு ஏற்படுகி்றது. இதன் விஹளவாக  இரேத்த �ாள கவடிப்பு  ஏற்படுகி்றது. 
மனிதரகளில், இரேத்த உஹ்றதல் காரேணிகளின் மரேபு வழி குஹ்றபாடுகள் பல காணப்படுகின்்றன. 
அஹவகள் அஹனத்தும் ஒருங்்க ஹீ்மாபிலியாககள் என அஹழககப்படுகின்்றன. உஹ்றதல் 
காரேணிகள் அட்டவஹண 7.1 ல் தரேப்படடுள்ளன. 

உத்றைல காரணி காரணிகளின் தபயர் மூலம் 
I ஹபபிரி்னாஜன் கல்லீரேல் 
II பு்ரோது்ரோம்பின் கல்லீரேல்
III து்ரோம்்பாபிளாஸ்டின் திசு திசு கசல்கள் 
IV கால்சியம் அயனிகள் பிளாஸ்மா 

V நிஹலயற்்ற காரேணி (ஆகசிலரீன் 
முன்கபாருள்) கல்லீரேல், இரேத்த தடடுகள் 

VII நிஹலககாரேணி (கன்வரடின் முன் 
விஹனகபாருள்) கல்லீரேல் 

VIII எதிரஹீ்மாபிலிக காரேணி கல்லீரேல், நுஹரேயீரேல் சிறுகுழல்கள் 

IX பிளாஸ்மா துரோம்்பாளிஸ்டின் 
முன்விஹனகபாருள் கல்லீரேல் 

X ஸ்டூவரட - பு்ரோவர காரேணி கல்லீரேல் 

XI பிளாஸ்மா துரோம்்பாபிளாஸ்டின் 
முன்விஹனகபாருள் கல்லீரேல் 

XII எதிரஹீ்மாபிலிக காரேணி கல்லீரேல், நுஹரேயீரேல் சிறுகுழல்கள் 
XIII ஹபபிரின் நிஹலப்படுத்தும் காரேணி கல்லீரேல், எலும்பு மஜஹஜ

அட்டவதண 7.1 இரத்ைம் உத்றைல காரணிகள்
7.3.1 காரணஙகள் 

ஹீ்மாபிலியா ஒரு மரேபு வழி ்�ாயாகும். இந்�ரவில், ஒன்று அல்லது அதற்கு ்மற்பட்ட 
உஹ்றதல் காரேணிகள் இல்லாதிருப்பதால் இரேத்தம் உஹ்றதலானது வழககத்திற்கு மா்றாக மிகவும் 
கமதுவாக நிகழகி்றது. இந்�ாயால் பாதிககப்பட்டவரகள் ஹீ்மாபிலியாகஸ் (haemophiliacs) அல்லது 
இரேத்த கவளி்யற்றியவரகள் (bleeders) என அஹழககப்படுகின்்றனர. இந்�ாயானது கபரும்பாலும் 
ஆணகஹள பாதிககி்றது எனினும் அரிதான சூழலில் கபணகளும் இந்�ாயால் பாதிககப்படுகின்்றனர. 
ஹீ்மாபிலியாவில், ஹீ்மாபிலியா A, B, மற்றும் C ஆகியன மூன்று முககிய வஹககளாகும். 
(I) ஹீகமாபிலியா A: மரேபுவழி ஹீ்மாபிலியா அல்லது ஹீ்மாபிலியா A என்பது ஒரு பால் 

கு்ரோ்மா்சா்மாடு கதா்டரபுஹ்டய ஒழுங்குத் தன்ஹம குஹ்றபா்டாகும். காரேணி VIII ன் 
குஹ்றபாடடினால் இது அறியப்படுகி்றது. பத்தாயிரேத்தில் ஒரு ஆண காரேணி VIII குஹ்றபாடடு்டன் 
பி்றககின்்றனர. 

(II) ஹீகமாபிலியா B: கபாதுவாக காணப்படும் ஹீ்மாபிலியாவில் இரு இரேண்டாவதாக உள்ளது. 
காரேணி IX ன் கசயல்பாடடுக குஹ்றபாடடினால் இது ஏற்படுகி்றது. ்மலும் இது கிருஸ்துமஸ் 
்�ாய எனவும் அஹழககப்படுகி்றது. 

(III)  ஹீகமாபிலியா D: இது அதிதீவிரேம் அற்்றது ்மலும். காரேணி XI ன் குஹ்றபாடடினால் 
ஏற்படுகி்றது. 
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7.3.2 அறிகுறிகள் 
ஹீ்மாபிலியா ்�ாயால் பாதிககப்பட்டவரகளுககு மிகச்சிறிய காயம் ஏற்படும் நிஹலயில் கூ்ட, 

மிக அதிக இரேத்த இழப்பு ஏற்படும்்பாது இரேத்தம் உஹ்றய அதிக ்�ரேம் எடுத்துகககாள்ளப்படுகி்றது. 
இவரகளில் தன்னிச்ஹசயான இரேத்த இழப்பு அல்லது உள்இரேத்தககசிவு காணப்படுகி்றது. ்மலும் 
மூடடுகளினுள் இரேத்தக கசிவினால் மூடடு வீககம் ஏற்படுவது்டன் அதிக வலி உண்டாகி்றது. 
தடுப்பூசி அளிககப்பட்ட பின்னர வழககத்திற்கு மா்றாக இரேத்தப்்பாககு காணப்படும் நிஹல கூ்ட 
காணப்படுகி்றது. இது மிகவும் அரிதானதாகும் ்மலும் உயிருககு அச்சுறுத்தல் ஏற்படுத்தும் வஹகயில் 
பல்்வறு சிககல்கஹள ஏற்படுத்தும் தன்ஹமயுஹ்டயது. உஹ்றதல் காரேணியின் அளவிஹனப் 
கபாறுத்து ஹீ்மாபிலியாவின் அறிகுறிகள் மாறுபடும். இரேத்த உஹ்றதல் காரேணியின் அளவானது 
மிகவும் குஹ்றவாக இல்லாதிருப்பின், இரேத்தக கசிவானது அறுஹவசிகிச்ஹச மற்றும் விபத்து 
்பான்்ற ்�ரவுகளில் மடடு்ம இரேத்தம் கவளி்யறுதல் நிகழகி்றது. இரேத்தம் உஹ்றதல் காரேணி 
குஹ்றபாடு அதிகமிருப்பின் தன்னிச்ஹசயான இரேத்தப்்பாககு நிகழும். சில ்�ரவுகளில், ்�ாய 
தஹ்டகாப்பு அஹமப்பானது இரேத்த கவளி்யறுதல் சிகிச்ஹசககுப் பயன்படுத்தப்படும் உஹ்றதல் 
காரேணிகளின் கசயலுககு ஒரு எதிர விஹனஹய ஏற்படுத்துகின்்றது. அஹ்டகாப்பு அஹமப்பு புரேதத்திஹன 
உருவாககுகி்றது. இது உஹ்றதல் காரேணியின் கசயல்தி்றஹன குஹ்றப்பது்டன் சிகிச்ஹசயின் பலஹனக 
குஹ்றகி்றது. 

7.4 அலபினிெம் 

அல்பினிசம் என்பது ஒரு அரிதான பி்றவிக குஹ்றபா்டாகும். இதன் விஹளவாக ்தால், முடி 
அல்லது கண ஆகியன குஹ்றவான நி்றம் அல்லது நி்றமற்று காணப்படுகின்்றன. லத்தீன் கமாழியில் 
albus என்்றால் கவணஹம என கபாருள் தரும் கசால்லில் இருநது அல்பினிசம் என்்ற கசாற்கூறு 
கப்றப்படடுள்ளது. அல்பினிசம் ஆனது ஒளி கவறுப்புணரவு (Photo Phobia) - வழககத்திற்கு மா்றாக 
புலககாடசிப்படுத்தலுககு ஒளி சகிப்புத்தன்ஹம அற்்ற நிஹல), நிஸ்்டாகமஸ் தன்னிச்ஹசயான கண 
�கரவு குழநஹத பி்றநத நிஹல அல்லது வாழவின் பிற்பகுதியில் ்தான்றுகி்றது. இதன் விஹளவாக 
குஹ்றநத அல்லது வரேம்பிற்குடபட்ட பாரஹவ ஏற்படுகி்றது) மற்றும் ஆம்ப்ஹள்யாபியா (கண 
மற்றும் மூஹள ஆகியன கண பாரஹவககு ஒருங்கிஹணநது கசயல்ப்டாத நிஹல) ஆகிய பல்்வறு 
பாரஹவ குஹ்றபாடுகளு்டன் கதா்டரபுஹ்டயது. ்தாலில் ்பாதுமான நி்றமிகள் இல்லாத நிஹலயில் 
இந்�ாயுஹ்டயவர ்தால் புற்று்�ாய மற்றும் சூரிய கவப்ப எரிச்சல் ஆகியவற்றிற்கு எளிதில் 
ஆடபடுவர. 

அல்பினிசத்தில் பல்்வறு வஹககள் உள்ளன. பல்்வறு ஜீன்களில் ஏற்படும் குஹ்றபாடடின் 
அடிப்பஹ்டயில் இதன் வஹககள் அஹமகின்்றன. 
OCA1 :  ஹத்ரோசி்னஸ் குஹ்றபாடு ்மலும் இரேணடு உடபிரிவுகஹள உஹ்டயது. OCA1 மற்றும் 

OCA1b 
OCA1a :  OCA1 உஹ்டயவரகளில் முழுஹமயாக கமலானின் நி்றமி காணப்படுவதில்ஹல. என்வ 

பாதிககப்பட்டவர கவணஹம முடி, மிகவும் கவளிரிய ் தால் மற்றும் கவளிரிய கணகஹளப் 
கபற்றிருப்பர. 

OCA1b :  OCA1b உஹ்டயவரகள் குஹ்றநத அளவு கமலானிஹனக ககாணடிருப்பர இவரகள் 
கவளிரநி்ற ்தால், முடி மற்றும் கணகஹளக ககாணடிருப்பாரகள். 

OCA 2 :  ஆப்பிரிகக சநதியினர மற்றும் அகமரிககாவின் பூரவகுடிகளில் இநத வஹக கபாதுவாக 
காணப்படுகி்றது. OCA1 ஐ வி்ட சற்று பாதிப்பு குஹ்றநதது ்மலும் கமலனின் உற்பத்தி 
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படம் 7.6 தைகராசினில இருநது தமகலானின் தைாகுத்ைல 
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குஹ்றநது காணப்படுகி்றது. OCA 2 உஹ்டயவரகள் கவளிர நி்ற ்தாலு்டன் பி்றப்பாரகள். 
இவரகளின் முடி மஞசள் அல்லது கவளிர பழுப்பு நி்றத்திஹனப் கபற்றிருககும். 

OCA 3 :  TYRP1 மரேபணுவில் ஏற்படும் குஹ்றபாடு. இவவஹகயானது கருஹம நி்ற ்தால் 
உஹ்டயவரகஹள குறிப்பாக கதன் ஆப்பிரிககரகஹள பாதிககி்றது. அதிலும் குறிப்பாக 
கருஹமநி்றமுஹ்டய கதன் ஆப்பிரிககரகஹள பாதிககி்றது. இப்பாதிப்புஹ்டயவரகள் 
கசம்பழுப்புநி்ற ்தால், சிவப்பு முடி மற்றும் பழுப்புநி்ற கணகஹள கபற்றிருப்பாரகள். 

OCA 4 :  SLC 45A2 புரேதத்தில் ஏற்படும் குஹ்றபாடடினால் இது உருவாகி்றது. மற்்ற வஹககஹளப 
்பால்வ, கமலனின் உற்பத்தியில் குஹ்றபாடு காணப்படுகி்றது. ்மலும் இது கிழககு 
ஆசிய சநததியினரில் கபாதுவாக காணப்படுகி்றது. 

7.4.1 காரணஙகள் 
்ம்ல குறிப்பி்டப்பட்ட கமலானிஹன உற்பத்தி கசயயும் பல்்வறு மரேபணுககளுள் ஒன்றில் ஏற்படும் 

குஹ்றபாடடினால் அல்பினிசம் ஏற்படுகி்றது. மனித கணகளில், உள் மற்றும் கவளி அடுககுகளுககு 
இஹ்ட்யயான பகுதி (uvealtract) மற்றும் கரேடடினாவின் நி்றமி எபிதீலிய அடுககில் கமலானின் 
காணப்படுகி்றது. பிஹணயும் தனி உறுப்புகளின் வழி்ய கலன்சிஹன ஊடுறுவி வரும் ஒளியிஹன 
இது உடகவரநது கணகஹளப் பாதுகாககி்றது. குஹ்றபாடுஹ்டய மரேபணு இரு கபற்்்றாரகளி்டமிருநதும் 
குழநஹதகளுககு க்டத்தப்படுகி்றது இதன் விஹளவாக அல்பினிசம் ஏற்படுகி்றது. 

ப்டம் 7.6 ல் ஹத்ரோசினிலிருநது கமலானின் கதாகுககப்படுதல் விளககப்படடுள்ளது. இதன் 
மூலம் த்யாசினிலிருநது கம்லானின் DOPA வழி்ய கதாகுககப்படுகி்றது என அறிய முடிகி்றது. 
ஹத்ரோசி்னஸ் (ஹ்டபீனால் ஆகசி்்டஸ்) எனும் க�ாதியின் விஹளகபாருள் DOPA ஆகும். இது 
தாமிரேத்ஹதக ககாணடுள்ள ஒரு க�ாதியாகும். DOPA விலிருநது ஆகசிஜஹன ்�ரேடியாகப் 
பயன்படுத்துகி்றது. கமலானின் கதாகுத்தல் கமல்னாஹசடடில் நிகழகி்றது. ்மலும் ப்டம் 7.6 ல் 
குறிப்பிடடுள்ளவாறு விஹனகள் ஹத்ரோசினிலிருநது துவங்குகின்்றன. 

DOPA ஆனது DOPA குயி்னானாக மாற்்றப்படுகி்றது. பல்்வறு விஹன இஹ்டநிஹல கபாருடகள் 
உருவாகி கமலானின் உருவாகி்றது. கபாதுவான ஒரு விஹளகபாருள் யுகமலானின் ஆகும். இது பழுப்பு 
நி்றத்ஹதப் கபற்றிருககும் எனினும் சிஸ்டின் முன்னிஹலயில், பி்யா கம்லானின் உருவாகி்றது 
(சிவப்பிலிருநது மஞசள்). கமலானினானது கமல்னாஹசடடில் முதன்ஹமயாக உருவாகி்றது. இது 
்தாலில் உள்ள அடுககில் காணப்படுகி்றது. அங்கு கமலானின் மற்றும் க்ரோடடீன் இஹணநது ்தால், 
கணகள் மற்றும் முடி ஆகியனவற்றிற்கான 
நி்றத்திஹனத் தருகி்றது. 

7.4.2 அறிகுறிகள் 
விழிசூழபகுதிகளில் ஊருவாகும் 

அல்பினிசத்தில் (Oculo - Cutaneous 
albirnism), ்தால் மற்றும் கணகளில் நி்றமிக 
குஹ்றபாடு ஏற்படுகி்றது. விழியினுள் ஏற்படும் 
அல்பினிசத்தில் (Ocular albinism) கணகளில் 
மடடும் நி்றமிக குஹ்றபாடு ஏற்படுகி்றது. 
ஆனால் ்தாலில் நி்றமிக குஹ்றபாடு 
ஏற்படுவதில்ஹல. பின்வருவன கபாதுவான 
அறிகுறிகளாகும். 

படம் 7.7 அலபினிெம் க�ாயினால 
பாதிக்கபபட்ட தபணமணி
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• ்தால் நி்றமற்று இருத்தல் அல்லது கண இரேப்ஹப நி்றமற்று இருத்தல் 
• திடடுத் திட்டாக ்தால் நி்றமற்று இருத்தல் . 
• குறுகிய கணகள் (strabismus) ்தால் நி்றமற்று இருத்தல் அல்லது கண இரேப்ஹப நி்றமற்று 

இருத்தல் 
• ஒளி நுணணுணரவு (Photophobia) 
• விஹரேவான கண �கரவு (Nystamus)

7.5 அலகாபகடானூரியா 

1584ல் ஸ்கிரி்யானியஸ் 
ஒரு குழநஹதஹய 
பரி்சாதித்த ்பாது, 
அககுழநஹதயின் சிறுநீர 
காற்றின் படும்்பாது இங்க 
்பான்று கருஹமநி்றமாக 
மாறுகி்றது என முதன் 
முதலில் விவரித்தார. 1859ல் 
்பாடீககர முதன் முதலில் 
அ ல் க ா ப் ் ்ட ா னூ ரி ய ா 
என்்ற வாரத்ஹதயிஹன 
பயன்படுத்தினர. இது ஒரு 
அரிதான பி்றவி வளரச்சிஹத 
மாற்்ற குஹ்றபா்டாகும். 
இககுஹ்றபாடுஹ்டயவரகளின 
சிறுநீரில் அதிக அளவு 
் ை ா ் ம ா க ஜ னி டி சி க 
அமிலம் காணப்படுகி்றது. 
்ைா்மாகஜனிடிசிக அமிலம் 
(2,5 - ஹ்டஹைடரோகஸி பிஹனல் அசிடடிக அமிலம்) ஆனது பீஹனல் அலஹனன் மற்றும் ஹத்ரோசின் 
வளரச்சிஹத மாற்்றத்தில் ஒரு முககிய விஹன இஹ்டகபாருளாகும். ்ைா்மாகஜனிடிசிக 
அமிலம் ஆனது ்மலிஹயல் அசிட்்டா அசிடடிக அமிலமாக மாற்்றப்படுவது ்ைா்மாகஜனிடிசிக 
அமில ஆகசி்்டஸ் என்்ற க�ாதி குஹ்றபாடடினால் தடுககப்படுகி்றது. இதன் விஹளவாக 
்ைா்மாகஜனிடிசிக அமிலம் (அல்காப்்்டான் என அஹழககப்படுகி்றது) ஆனது சிறுநீரில் 
கவளி்யறுகி்றது. இககுஹ்றபாடடு விஹளவு அல்காப்்்டானூரியா என அஹழககப்படுகி்றது. சிறுநீர 
காற்்றால் ஆகசிஜ்னற்்றமஹ்டநது கரும்பழுப்பு அல்லது கருப்பாக மாறுகி்றது. 

7.5.1 காரணஙகள் 
்ைா்மாகஜனிடி்சட 1.2 ஹ்ட ஆகசி்்டஸ் குஹ்றபாடடினால் அல்காப்்்டானூரியா 

அறியப்படுகி்றது. ்ைா்மாகஜனிடிசிக அமிலத்ஹத ்மலிஹயல் அசிட்்டா அசிடிக அமிலமாக 
மாற்றும் விஹனககு ்மற்கணடுள்ள க�ாதி விஹன்வக மாற்றியாக கசயல்படுகி்றது. இஹணப்பு 
திசுககளில் காணப்படும் கருஹம நி்றமியான ஆக்ரோ்னாசிஸ் (ochronosis) இககுஹ்றபாடடிற்கு 
காரேணமாக அஹமகி்றது. ஆக்ரோ்னாசிஸ் நி்றமியானது கணகளின் ஸ்கிளிரோ, காரனியா, 

ெமலிையல் அசிட்ேடா அசிட்க் அமிலம்

பிைனல்அலனின்

பிைனல் அலனின் ைஹட்ராக்ஸிேலஸ்

ைதேராசின்

ைதேராசின் அமிேனா டிரான்ஸ்ெபேரஸ்

4-ைஹட்ராக்ஸி பிைனல் ைபருவிக் அமிலம் 
ைடஆக்ஸிேடஸ்

4-ைஹட்ராக்ஸி பிைனல் ைபருவிக் அமிலம்

ேஹாேமாெஜன்டிசிக் அமிலம்

ேஹாேமாெஜன்டிசிக் அமில ைடஆக்ஸிேடஸ் ஆல்காப்ேடானூரியா

படம் 7.8 பிதனல அலதனன் மறறும் தைகராசினின் 
வளர்சிதை மாற்றம்
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கன்ஜகடிவா ் பான்்ற ஏ்தனும் ஒரு கவளி வடிவஹமப்பில் படிகி்றது. இநநி்றமியானது ஸ்கிளிரோவின் 
�ாசி மற்றும் சிற்க்றலும்புகளில் காணப்படுகி்றது. 

படம் 7.8 அலகாபகடானூரியா அறிகுறிகள்

ஆரேம்பகால வாழவில், அல்காப்்்டானூரியா எவவித உ்டல்�ல குஹ்றபாடடிஹன 
ஏற்படுத்துவதில்ஹல. ஆனால் வயதான காலத்தில் சிஹதவு இவவாதத்ஹத (degenerative arthritis) 
ஏற்படுத்துகி்றது. ஏகனனில், ்ைா்மாகஜனிடிசிக அமிலத்தின் கபறுதிகள் காது மற்றும் பி்ற 
பகுதிகளில் துகள்களாகபடிகின்்றன. இதன் விஹனவாக இஹணப்பு திசுககளில் கபாதுவான 
நி்றமிழப்பு மற்றும் மூடடு இஹணவுகளில படிதல் ஏற்படடு இவவாதம் (ஆரத்திரிடடிஸ்) ஏற்ப்ட 
காரேணமாகி்றது.

7.5.2 அறிகுறிகள் 
கபரும்பாலான இனககுழுககளில் இது மிகவும் அரிதாக (1:100,000-250,000) என்்ற அளவில் 

காணப்படுகி்றது. இககுஹ்றபாடு ஸ்்லாவாகயா மற்றும் ்்டாமினிக குடியரேசில் அரிகரித்து 
காணப்படுகி்றது. இந்�ாயால் பாதிககப்பட்ட குழநஹதகளின் �ாப்கின்களில் கரும்புள்ளி 
காணப்படுதல் இந்�ாயககான முதல் அறிகுறியாகும். இககரும்புள்ளி HGA ஆகசிஜ்ன்றம் 
அஹ்டவதால் சிறுநீர கருஹமயாவதால் நிகழகி்றது. இந�ாள் வஹரே இந்�ாககான சிகிச்ஹச முஹ்ற 
ஏதும் கண்டறியப்ப்டவில்ஹல. ஹத்ரோசின் மற்றும் பீஹனல் அலனின் எடுத்துகககாள்வஹத 
குஹ்றத்து அஸ்காரபிக அமிலம் எடுத்துகககாள்ளுதல் ஒரு சி்றநத வழியாகும். உணவு கடடுப்பா்டானது 
குழநஹதகளுககானது. ்மலும் கபரியவரகளுககானது அன்று. 

7.6 கட - ொக்ஸ் க�ாய 

்கங்லி்யாஹசடுகள் என்பன கிஹளக்காஸிபின்்கா லிப்பிடுகளாகும். இஹவகள் 
கசல் சவவுகளின் முககியப் பகுதிப்கபாருளாகும். குறிப்பாக �ரேம்புத் திசுககள் அதிக அளவில் 
்கங்லி்யாஹசடுகஹளக ககாணடுள்ளன. மூஹளயில் காணப்படும் லிப்பிடுகளில் குறிப்பி்டத் 
தகுநத அளவு (6%) இஹவ காணப்படுகின்்றன. மற்்ற திசுககளும் காங்லி்யாஹசடுகஹளப் 
கபற்றுள்ளன. இருப்பினும் அஹவகளில் காணப்படும் அளவு குஹ்றவாகும். இஹவகளின் சிககலான 
கார்பாஹைட்ரேட தஹலத் கதாகுதியானது கசல் சவவிற்கு கவளி்யயும் நீடசியஹ்டநதுள்ளது. 
இஹவ சில கிஹளக்காபுரேத ைார்மான்களுககான ஏற்பியாக கசயல்படுகி்றது. 
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கால�ேடா�β-D-

கால�ேடா�அைம� β-D-

N அ��ைட� 

N அ��ைட� -α-�ரா அ�
 ேட�  
�	�ேகாைச� ெகா��� அ�ல� 

 β-காலக்்டாஸி்்டஸ் கைகசா அமின்்டஸ்-A
GM1 GM2  GM3

்மலும் சில பாகடீரிய �ச்சுகளுககு ஏற்பியாகவும் கசயல்படுகி்றது. கசல் - கசல் கணடுணரதலிலும் 
்கங்லி்யாலிப்பிடுகள் பங்கு வகிககின்்றன. கபாதுவாக, கிஹளக்காலிப்பிடுகளின் 
கார்பாஹைட்ரேட பகுதியானது ஹல்சா்சாமல் ஹைடரே்ல்ஸால் இச்்சரமங்கள் உருவாகும். 
ஆரேம்ப நிஹலயி்ல்ய நீககப்படுகின்றன. ்கங்லி்யாஹ்ஸடு சிஹததலில் ஏற்படும் குஹ்றபா்டானது 
கடுஹமயான மரேபு வழி ஸ்பிங்்காலிப்பிடு ் சகரேமாதல் உள்ளிட்ட ் ்ட - சாகஸ் ் �ாயககு காரேணமாக 
அஹமகி்றது. 
7.6.1 காரணஙகள் 

்்ட - சாகஸ் ்�ாயானது ஹல்சா்சாமல் ்சகரேமாகும் ்�ாய என வஹகப்படுத்தப்படுகி்றது 
ப்டம் 7.9) ஒரு ஆ்ரோககியமான குழநஹதயில், GM2 ்கங்லி்யாஹசடு என அறியப்படும் ஒரு 
லிப்பி்டானது, உணவின் வழி்ய �ரேம்பு கசல்கஹள அஹ்டகி்றது. கசல்லின் பகுதிப்கபாருடகளுள் 
ஒன்று ஹல்சா்சாமல் ஹபகள் ஆகும். இஹவ GM2 ்கங்லி்யாஹசஹ்ட கசரிப்பதற்கு உரிய 
கைக்்ஸாஅமினி்்டஸ் A ஹவக ககாணடிருககின்்றன. எனினும் ்்ட - சாகஸ் ்�ாயில், இநத 
சிஹதவு நிகழாததால், �ரேம்பு திசுககளின் ஹல்சா்சாம்களில் GM2 ்கங்லி்யாஹசடின் கசறிவு 
அதிகரிககி்றது. இதனால் நிஹலஹம ்மாசமஹ்டகி்றது. 
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உட� நல��க �ழ�ைத�� ெச� 
ஓ உட�நல��க �ழ�ைத�� நர
	 ெச�கைள GM2 ேக���ேயாைச�க� என ப�
 
 � �� (அ) ெகா� 	 உண�� �லமாக அைட�ற�. ெச��� உ���க�� ைலேசாேசா
 
ெச��� வ��� ப��யாக க�த ப��ற�. இ� ெஹ�ஸ��ேட� A (Hex-A) எ�ற ெநா�ைய 
ெப���ள�. இ�ெநா� GM2- ைவ ெச¤��ற�.

ேட- சா�� ேநாயா� பா��க ப�ட �ழ�ைத�� ெச� 
Hex-A எ�ற ெநா� இ�லாத �ழ�ைதக�� GM2 ெப��கமைட�ற�. இ� இ���� ெச�கைள 
அ¥��ற�. ேம¦
 நர
	 ம§டல¨ைத ©ராக ெசய�ழ�க ெசª�ற�.

GM2 ைலேசாேசா�� «ைழ��ற�... ...���க ப�த�... ...Hex-A ெநா�யா� ெச¤�க ப�த�

Hex-A ெநா� இ�ைல... ...GM2 ேசகரமா�ற�...
...கால ேபா��� ெச�கைள 
ெசய�ழ�க ெசª�ற�.

ைலேசாேசா


படம் 7.9 கட - ொக்ஸ் க�ாய

7.6.2 அறிகுறிகள் 
தஹச ்சாரவஹ்டதல், வளரச்சிக 

குஹ்றபாடு அதிகரித்தல் ்மலும் உணவு 
உணணுதலுககு சிரேமப்படுதல் ஆகியன 
முககிய அறிகுறிகளாகும். மூஹள வளரச்சி 
குஹ்றபாடு மற்றும் கண பாரஹவயின்ஹம 
ஆகியனவும் இநத அரிதான மரேபு வழி 
குஹ்றபாடடு ்�ாயககான அறிகுறிகளாகும். 
3 முதல் 4 வயதிற்கு இஹ்டப்பட்ட காலத்தில் 
இ்றப்பு தவிரகக இயலாததாகும். இந்�ாய 
உஹ்டயவரகளில் 90 சதவீதத்திற்கும் 
அதிகமானவரகளின் கரேடடினாவில் படம் 7.10 தரட்டினாவில தெர்ரி சிவபபு நி்ற புள்ளி
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பாடச்சுருக்கம் 

கார்பாஹைட்ரேட, புரேதம் மற்றும் ககாழுப்பு ஆகியவற்றின் வளரசிஹத மாற்்றத்தில் 
பங்குகபறும் ஒரு குறிப்பிட்ட க�ாதியின் குஹ்றபாட்டால் உருவாகும் ஒரு வஹகயான 
்�ாயகளின் கதாகுப்பு வளரசிஹத மாற்்ற மரேபுவழி ்காளாறுகள் (அ) மரேபு வழி வளரசிஹத 
மாற்்ற ்�ாயகள் எனப்படும். இஹவ பச்சிளம் குழநஹதகளின் பி்றவி குஹ்றபா்டாகும். 
்கலக்்டாசீமியா, அல்்கப்டனூரியா, அல்பினிசம், ்்ட – சாகஸ் ்�ாய மற்றும் வான் –சிரீகஸ் 
்�ாய ்பான்்ற வளரசிஹத மாற்்ற மரேபு வழி ்காளாறுகள் பி்றவியில் அல்லது அதற்குப் பின் 
்தான்றும். 

பால் மற்றும் பால்கபாருடகளில் உள்ள லாக்்டாஸ், என்்ற சரககஹரேயின் பகுதிப்கபாருளாக 
காலக்்டாஸ் காணப்படுகி்றது. காலக்்டாசானது வளரசிஹத மாற்்ற விஹனகளுககு உடப்ட 
இயலா நிஹல காணப்படுவது காலக்்டாஸிமியா என்று அஹழககப்படுகி்றது.

கிஹளக்காஜன் வளரசிஹத மாற்்றத்்தாடு கதா்டரபுஹ்டய மரேபு வழி ் �ாயகளின் கதாகுப்பு 
கிஹளக்காஜன் ்சமிப்பு ்�ாயகள் எனப்படும். வான் – கிரீகஸ் ்�ாய, கிஹளக்காஜன் 
்சமிப்பு ்�ாய வஹக – 1 (GSD – type 1) எனவும் அறியப்படுகி்றது.

ஹீ்மாபிலியா என்பது ஒரு மரேபு வழி இரேத்த கவளி்யரும் குஹ்றபாடு ஆகும். 
இககுஹ்றபாடுஹ்டயவரகளில் உஹ்றதல் காரேணிகள் என்்றஹழககப்படும் சில குறிப்பிட்ட 
புரேதங்கள் காணப்ப்டாத நிஹல்யா அல்லது மிக குஹ்றவான அளவி்லா காணப்படுகின்்றன. 
என்வ இரேத்தம் உஹ்றதல் சரியாக நிகழவதில்ஹல.

அல்பினிசம் என்பது ஒரு அரிதான பி்றவிக குஹ்றபா்டாகும். இதன் விஹளவாக ்தால், முடி 
அல்லது கண ஆகியன குஹ்றவான நி்றம் அல்லது நி்றமற்று காணப்படுகின்்றன.

்ைா்மாகஜனிடிசிக அமிலம் ஆனது ்மலிஹயல் அசிட்்டா அசிடடிக அமிலமாக 
மாற்்றப்படுவது ்ைா்மாகஜனிடிசிக ஆகசி்்டஸ் என்்ற க�ாதி குஹ்றபாடடினால் 
தடுககப்படுகி்றது. இதன் விஹளவாக ்ைா்மாகஜனிடிசிக அமிலம் (அல்காப்்்டான் 
என அஹழககப்படுகி்றது) ஆனது சிறுநீரில் கவளி்யறுகி்றது. இககுஹ்றபாடடு விஹளவு 
அல்காப்்்டானூரியா என அஹழககப்படுகி்றது.

காங்லி்யாஹ்ஸடு சிஹததலில் ஏற்படும் குஹ்றபா்டானது கடுஹமயான மரேபு வழி 
ஸ்பிங்்காலிப்பிடு ்சகரேமாதல் உள்ளிட்ட ்்ட - சாகஸ் ்�ாயககு காரேணமாக அஹமகி்றது. 

கசரரி சிவப்பு நி்ற புள்ளி காணப்படுகி்றது. தாயின் ஆம்னியாடிக திரேவத்திலிருநது கைக்்ஸாஸ் 
அமினி்்டஸ் A ன் கசயல்பாடடிஹன மதிப்பிடுவதன் மூலம் ்்ட சாகஸ் ்�ாயிஹன கண்டறிய 
இயலும். குஹ்றவான நிஹனவாற்்றல், கற்்றலில் குஹ்றபாடு, ஆகியனவற்று்டன் குழநஹத 
கணபாரஹவயின்ஹம உஹ்டயதாகி்றது. இறுதியாக பககவாதம் ஏற்படடு 3 ஆணடுகளுககுள் 
இ்றநதுவிடுகி்றது. 

இந�ாள் வஹரே ்்ட - சாகஸ் ்�ாயககு சிகிச்ஹச ஏதும் இல்ஹல. உரிய சிகிச்ஹசயானது 
மரேபணு சிகிச்ஹச அல்லது க�ாதி பரிமாற்்ற சிகிச்ஹச ஆகியனவற்ஹ்ற உள்ள்டககியது. சிகிச்ஹசகள் 
இந்�ாயககான நிரேநதரே தீரவிஹன தருவதில்ஹல. ஆனால் ்�ாய தீவிரேமஹ்டதஹல 
கடடுப்படுத்துகி்றது. 
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மதிபபீடு

I. ெரியான விதடயிதனத் தைரிவு தெயக
1. கீழககண்டவற்றில் எநத க�ாதி குஹ்றபாடு காரேணமாக  காலக்்டாசீமியா உருவாகுகி்றது?

அ. குளுக்காஹக்னஸ்
ஆ. காலக்்டாஹக்னஸ்
இ. காலக்்டாஸ்  1 பாஸ்்பட யுரிஹ்டல் டிரோன்ஸ்கப்ரேஸ்
ஈ. பாஸ்்பாகுளுக்காமியு்்டஸ்

2. கல்லீரேல் கசயலிப்பு மற்றும்  மனவளரச்சி குஹ்றபாடு ்பான்்றஹவ எதன் அறிகுறிகள்?  
அ. வான்–கிரீகஸ் ்�ாய ஆ. காலக்்டாசீமியா
இ. அல்பினிசம் ஈ. ்மற்கண்ட அஹனத்தும்

3. குளுக்காஸ் 6-பாஸ்ப்்டஸ் குஹ்றபாடு உருவாககுவது 
அ. காலக்்டாசீமியா ஆ. அல்பினிசம்
இ. வான்-கிரீகஸ் ்�ாய ஈ. ஹீ்மாபீலியா

4. கல்லீரேலில் குளுக்காஸ் 6-பாஸ்ப்்டஸ்  குஹ்றவால் உருவாவது
அ. ஹை்பாகிஹளசீமியா
ஆ. ஹைப்பரகிஹளசீமியா
இ. கல்லீரேலில் கிஹளக்காஜன் அளவு குஹ்றவு
ஈ. இஹவ எதுமில்ஹல

5. கீழககண்டவற்றில் எது வான்-கீரகஸ் ்�ாயின் அறிகுறியல்ல ?
அ. கீட்்டாசிஸ் ஆ. ஹைப்பரலிப்டிமியா
இ. ஹைப்்பாகிஹளசீமியா ஈ. ஹைப்பரகிஹளசீமியா

6. இரேத்த உஹ்றதல் கசயல்முஹ்றயில் எத்தஹன காரேணிகள் ஈடுபடுகின்்றன?
அ. 10 ஆ. 8

இ. 12 ஈ. 13

7. ஹீ்மாபீலியா  A ஹவ உருவாககும் காரேணி
அ. காரேணி VIII ஆ. காரேணி VII

இ. காரேணி VI ஈ. காரேணி V
8. இரேத்த உஹ்றதல் காரேணி IV என்பது 

அ. ஹபபிரி்னாஜன் ஆ. கால்சியம் அயனிகள் 
இ. கிருத்துமஸ் காரேணி ஈ. ைகீமன் காரேணி 
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9. அல்பினிசம் பின்வரும் குஹ்றபாட்டால் ஏற்படுகி்றது 
அ. ஹத்ரோசின் ஆ. கைக்சாஹக்னஸ்
இ. DOPA ஹைட்ரோ்லஸ்  ஈ. ்மற்கணடுள்ள அஹனத்தும்

10. கணகளில் ஏற்படும் நி்றமிக குஹ்றபாடு பின்வருமாறு அஹழககப்படுகி்றது
அ. விழியினுள் அல்பினிசம் (Ocular albinism)
ஆ. விழிசூழ அல்பினிசம் (Oculo-cutaneous albinism )
இ. அல்காப்்்டானூரியா (Alkaponuria )
ஈ. ஹீ்மாபிலியா (Hemophilia)

11. அல்காப்்்டானூரியா்வாடு கதா்டரபுஹ்டய அமி்னா அமிலங்கள் _______________ 
அ. கிஹளசின் மற்றும் அலஹனன் 
ஆ. சிஸ்டின் மற்றும் கமத்தி்யாஹனன் 
இ. டிரிப்்்டா்பன் மற்றும் ஹலசின் 
ஈ. பிஹனல் அலஹனன் மற்றும் ஹத்ரோசின் 

12. கைகசாஅமின்்டஸ் - A குஹ்றபாடடினால் ்சகரேமாவது 
அ. GM3  ஆ. GM2

இ. GM1 ஈ. GM1 மற்றும் GM3

13. முதன் முதலில் கண்டறியப்பட்ட வளரச்சிஹத மாற்்ற மரேபு வழி ்காளாறு
அ. அல்பினிசம்  ஆ. அல்காப்்்டானூரியா 
இ. பாலிகீட்்டானூரியா ஈ. ஹீ்மாபிலியா 

14. கபரும்பாலான மரேபு வழி வளரச்சிஹத மாற்்ற ்காளாறுகள்  ஆட்்டா்சாமல் மரேபு வழி ஒடுங்கு 
நிஹலஹய கபற்றுள்ளன. இதன் கபாருள் _______________?
அ. ்�ாய உருவாக குஹ்றபாடுஹ்டய மரேபணுககளின் இரு �கல்கள் குழநஹதககு க்டத்தப்படுகி்றது.
 ஆ. குஹ்றபாடுஹ்டய மரேபணுவானது தாயி்டம் இருநது குழநஹதககு க்டத்தப்படுகி்றது. 
இ. குஹ்றபாடுஹ்டய மரேபணுவானது தநஹதயி்டம் இருநது குழநஹதககு க்டத்தப்படுகி்றது. 
ஈ. குஹ்றபாடுஹ்டய மரேபணுவானது  தாய மற்றும் தநஹத ஆகிய இருவரின் கு்ரோ்மா்சாம்களிலும் 

காணப்படுவதில்ஹல. 
15. ஒரு மரேபணு ஒரு க�ாதிக ககாள்ஹக இவரோல் முன்கமாழிப்பட்டது. 

அ. பீடில் மற்றும் ்டாட்டம் (Beadle and Tatum) ஆ. கா்ரோடு (Garrod)
இ. இங்ரேம் (Ingram) ஈ. வான்கிரீக (Von gierke)

16. ்ைா்மாகஜனிசிடிக அமில ஆகசி்்டஸ் குஹ்றபாட்டால் உருவாவது 
அ. பீஹனல்கீட்்டானூரியா  ஆ. அல்கப்்்டானூரியா 
இ. ஹத்ரோசினிமியா  ஈ. காலக்்டாசீமியா 
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17. ஒரு குழநஹதயின் சிறுநீரோனது காற்றில் படும்்பாது கருஹம நி்றமாக மாறுகி்றது. இதிலிருநது 
நீ யூகித்தறியும் சாத்தியமான குஹ்றபாடு எது? 
அ. ்்ட - சாகஸ் ்�ாய (Tay-Sachs disease)

ஆ.  கிஹளக்காஜன் ்சகரேமாகும் ்�ாய (Glycogen storage disease)

இ. ஹல்சா்சாமல் ்சகரேமாகும் ்�ாய (Lysosomal storage disease)

ஈ.  அல்காப்்்டானூரியா (Alkaptonuria)

II. பின்வருவனவறறிறகு விதடயளி:
1. வளரச்சிஹத மாற்்ற மரேபு வழி ்காளாறுகஹள வஹகப்படுத்துக. 
2. ்கலக்்டாசின் வளரச்சிஹத மாற்்றத்ஹத தருக
3. வான்கிரீக ்�ாயககான கபாதுவான அறிகுறிகஹளப் பற்றி எழுதுக. 
4. ஹல்சா்சாமல் ்சகரேமாகும் ்�ாய பற்றி விவரிகக. 
5. ஹீ்மாபிலியா பற்றி குறிப்பு வஹரேக. 
6. அல்காப்்்டானூரியா ஏற்ப்ட காரேணமான க�ாதி குஹ்றபாடடிஹனப் பற்றி விளககுக. 
7. ்கலக்்டாசிமியாவின் அறிகுறிகள் யாஹவ? 
8. அல்பினிசத்தின் வஹககஹள விவரிகக 
9. அல்காப்்்டானூரியா பற்றி குறிப்பு வஹரேக 
10. GM1 ஆனது எவவாறு  GM2 ஆக மாற்்றப்படுகி்றது?
11. குளுக்காஸ் ஆனது குளுக்காஸ் - 6 - பாஸ்்பட்டாக மாற்்றப்படும் விஹனஹய எழுதுக. 
12. ்்ட - சாகஸ் ்�ாயின் காரேணம் மற்றும் அறிகுறிகஹள விவரிகக.

கமறககாள் நூலகள்
Gardner, E.J.,Simmons, M.J.Snustad, D.P.Principles of Genetics. VIII Edition. Wiley India 2008.

Berg JM, Tymocko JL, Stryer L.Biochemistry. 5th edition. 2012.
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கருத்து வதரபடம்

அமி்னா அமிலம் 
வளரசிஹத மாற்்றம்

லிப்பிடு வளரசிஹத 
மாற்்றம்

கார்பாஹைட்ரேட 
வளரசிஹத மாற்்றம்

காலக்்டாசீமியா ்்டசாகஸ் 
்�ாய

வான் கிரீகஸ் 
்�ாய அல்பினிசம்

அல்கப்்்டானூரியா

வளர்சிதை மாற்ற மரபு 
வழி ககாளாறுகள்
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