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आपका बÍचा गुदȶ के ɪयूबलर एͧसडोͧसस (renal tubular acidosis) से पीͫड़त है िजसमɅ ͩकडनी 
रÈत स ेअǓतǐरÈत एͧसड को दरू करने मɅ असमथ[ है। उपचार के ǒबना, ɪयूबलर एͧसडोͧसस ͪवकास 
को Ĥभाͪवत कर सकता है और गुदȶ कȧ पथरȣ, थकान, मांसपेͧशयɉ कȧ कमजोरȣ और अÛय ल¢णɉ 
का कारण बन सकता है। समय के साथ, अनुपचाǐरत एͧसडोͧसस हɬडी रोग, गुदȶ कȧ बीमारȣ और गदुȶ 
कȧ ͪवफलता जैसी दȣघ[काͧलक समèयाओं का कारण बन सकता है। सौभाÊय स,े ऐसी समèयाओं 
दलु[भ हɇ, Èयɉͩक अͬधकांश मामलɉ को दवाओं के साथ Ĥभावी ढंग से इलाज ͩकया जा सकता है। दो 
Ĥकार के ɪयूबलर एͧसडोͧसस हɇ: distal और proximal।  

बÍचɉ मɅ proximal ɪयूबलर एͧसडोͧसस का सबस ेआम कारण ͧसिèटनोͧसस (cystinosis) है। 

ͧसिèटनोͧसस एक दलु[भ बीमारȣ है, िजसस ेशरȣर के लाइसोसोàस (lysosome) के भीतर ͧसिèटन नामक Ĥोटȣन 

जमा हो जाता है। लाइसोसोàस (lysosomes) कोͧशका मɅ एक ͫडÞबा है जो ͧसिèटन सǑहत Ĥोटȣन जसैी सामͬĒयɉ 
को तोड़ता है। ͧसिèटनोͧसस के रोͬगयɉ मɅ, ͧसिèटन लाइसोसोàस को नहȣं छोड़ता है, िजससे कोͧशका 
के भीतर जमा होता है। अतंतः कोͧशका के भीतर ͧसिèटन ͩĐèटल (crystal) बनेगी और गुदȶ, आंखɉ, 
मांसपेͧशयɉ, अÊÛयाशय और मिèतçक जैसे ͪवͧभÛन अंगɉ को Ĥभाͪवत करना शुǾ कर देगी। गदुȶ को 
नुकसान सबस ेमह×वपूण[ है। इस बीमारȣ मɅ गुदȶ मğू को कɅ Ǒġत करने मɅ स¢म नहȣं होते हɇ और 
सोͫडयम, पोटेͧशयम, फाèफोरस और बाइकाबȾनेट जसैे मह×वपूण[ इलेÈĚोलाइɪस (eletrolytes) मğू मɅ 
लȣक कर जाता है । ͧसिèटनोͧसस मɅ होने वाल ेइस Ĥकार के ɪयूबलर एͧसडोͧसस को फैनकोनी 
ͧसĜंोम (Fanconi syndrome) कहा जाता है। 

ͧसिèटनोͧसस, बÍचɉ मɅ ɪयूबलर एͧसडोͧसस के अÛय कारणɉ कȧ तरह, एक आनवुंͧशक 
बीमारȣ है और एक आनुवंͧ शक परȣ¢ण ɮवारा आसानी से Ǔनदान ͩकया जा सकता है। एक आनुवंͧशक 
परȣ¢ण पǐरणाम आमतौर पर 4 सÜताह वापस आने मɅ समय लग सकता है। Ǔनदान के ͧलए उपयोग 
कȧ जा सकने वालȣ एक अÛय ͪवͬध सफेद रÈत कोͧशका (ãयूकोͧसट) ͧसिèटन èतर का माप है। यह 
एक रÈत परȣ¢ण है जो हमɅ कोͧशका के भीतर ͧसिèटन जमन ेकȧ माğा को मापन ेकȧ अनुमǓत देता 
है। यह ͪवͬध तेज है लेͩ कन आमतौर पर åयापक Ǿप स ेउपलÞध नहȣं है। 

ͧसिèटनोͧसस का जãदȣ Ǔनदान करना मह×वपूण[ है Èयɉͩक एक ͪवͧशçट उपचार 
(cystemine) उपलÞध है जो लाइसोसोàस मɅ ͧसिèटन कȧ माğा को कम करता है। cysteamine 
बहुत मह×वपूण[ है Èयɉͩक यह गुदȶ कȧ ͪवफलता कȧ गǓत को धीमी करता है। जब मरȣज 
cysteamine ले रहा है, ãयूकोसाइट ͧसèटȣन कȧ जाचं हर 3-4 महȣने मɅ होनी चाǑहए। बÍचे के अंगɉ 
को नुकसान स ेरोकन ेके ͧलए, ãयूकोͧसटे ͧसèटȣन का èतर 1.0 से नीचे रखा जाना चाǑहए। 
cysteamine कȧ माğा इन èतरɉ पर Ǔनभ[र करती है। 

वत[मान अÚययन का उɮदेæय आपके बÍच ेके रÈत मɅ सफेद रÈत कोͧशका (ãयूकोͧसट) 
ͧसिèटन èतर को मापना है ताͩक हम ͧसिèटनोͧसस का Ǔनदान कर सकɅ । इसके अलावा 
ͧसिèटनोͧसस के ͧलए आनुवंͧ शक परȣ¢ण भी ͩकया जाएगा। इस अÚययन स ेहमɅ सèंथान मɅ 



ãयूकोसाइट ͧसिèटन परख èथाͪपत करने मɅ मदद ͧमलेगी और अंततः हमारे देश मɅ ͧसिèटनोͧसस के 
रोͬगयɉ का जãदȣ Ǔनदान और समय पर उपचार हो सकेगा । 
ĤͩĐया  

आपके बÍचे को िजसका ɪयूबलर एͧसडोͧसस है, उसे ãयूकोͧसट ͧसèटȣन का अनुमान लगाने के ͧलए 
अÚययन मɅ शाͧमल होने के ͧलए आमंǒğत ͩकया जाता है। ऐसे करȣब 50 बÍचɉ को इस अÚययन मɅ 
शाͧमल करने कȧ योजना है। आपकȧ मंजूरȣ के साथ, आपका ͬचͩक×सक आपके बÍचे के ल¢णɉ, 
उपचार और जाचं से सबंंͬधत जानकारȣ नोट करेगा। इसके अलावा, आपके बÍच ेस े8-10 ͧमलȣलȣटर 
(लगभग दो चàमच) खून ͧलया जायेगा। इसका उपयोग ãयूकोͧसटे ͧसèटȣन के èतर का आकलन 
करने और ͧसिèटनोͧसस के ͧलए आनुवंͧशक परȣ¢ण के ͧलए ͩकया जाएगा। ɪयूबलर एͧसडोͧसस के 
ͧलए अÛय मानक उपचार जारȣ रहेगा। आपको कुल एक वष[ के ͧलए हर तीन स ेछह महȣने मɅ अपने 
बÍचे को Ǒदखाना होगा। यǑद आपके बÍचे ने cysteamine शुǾ कर Ǒदया है, ͩफर 3 महȣने और 1 
साल मɅ ãयूकोͧसटे ͧसिèटन का अनुमान लगाने के ͧलए खून ͧलया जायेगा। इससे हमɅ पता चल 
जाएगा ͩक दवा कȧ खुराक पया[Üत है या नहȣं। आपके बÍचे के नमूने का उपयोग आपके या आचार 
सͧमǓत कȧ मंजूरȣ के ǒबना ͩकसी भी अÚययन के ͧलए नहȣं ͩकया जाएगा। 

अनुसÛधान मɅ शाͧमल होने कȧ संभाͪवत अवͬध:अनुसÛधान मɅ शाͧमल होने कȧ संभाͪवत अवͬध बारह 
महȣने है.इस दौरान और इसके बाद आपके बÍचे को ओ पी डी मɅ इस बीमारȣ के दसूरे बÍचɉ के साथ 
देखा जायेगा. 

अनुसÛधान का आपके बÍच ेको और दसूरे बÍचɉ को फायदा: आपको इस अÚययन मɅ भाग लनेे के 
फायदɉ के बारे मɅ पता होना चाǑहए। यǑद ãयूकोͧसट ͧसिèटन का अनुमान ͧसिèटनोͧसस Ǒदखाता है, 
तो उपचार जãदȣ शुǾ ͩकया जा सकता है और आगे गदुȶ कȧ चोट कȧ ĤगǓत मɅ काफȧ कमी आ 
सकती है। यǑद आनुवंͧशक ͪवͪवधताओं का पता लगाया जाता है, तो भͪवçय मɅ गभ[धारण के ͧलए 
इसका ǓनǑहताथ[ होगा Èयɉͩक यह एक आनुवंͧ शक बीमारȣ है। 

अनुसÛधान मɅ शाͧमल होने स ेसंभाͪवत खतरा:अनुसÛधान मɅ शाͧमल होने स ेकोई संभाͪवत खतरा 
नहȣं है. आपके बÍचे का उपचार मानक ǑदशाǓनदȶशɉ का पालन करेगा।  रÈत कȧ थोड़ी माğा (8-10 
ͧमलȣलȣटर, लगभग दो चाय चàमच पूण[) का सĒंह बÍचे को मामूलȣ दद[ और असुͪ वधा का कारण 
बन सकता है। हालांͩक, Ǔनयͧमत जांच के दौरान रÈत नमूना ͩकया जाएगा; कोई अǓतǐरÈत सुई 
चुभन नहȣं ͩकया जाएगा। Þलड सɇपͧलगं के दौरान सभी असेिÜटक सावधाǓनयां बरती जाएंगी। 
ͫडèपोजेबल सुई और सीǐरजं का इèतेमाल ͩकया जाएगा। 

मरȣज कȧ ǐरपोटɟ और उसकȧ  पहचान  कȧ  गोपनीयता : मरȣज कȧ ǐरपोटɟ और उसकȧ पहचान कȧ 
गोपनीयता का का पूरा ख़याल रखा जायेगा और मरȣज के ǐरकाɬ[स केवल सàबंͬधत ͬचͩक×सक या 
एͬथÈस कͧमटȣ के सदèय हȣ देख पाएंगे. 

अनुसÛधान स ेहुई हाǓन का Ǔनशुãक इलाज और अनुसÛधान के कारण हुई अ¢मता या म×ृयु कȧ 
आͬथ[क मुआवज़ा: Ĥाथͧमक बीमारȣ का इलाज अͨखल भारतीय आयुͪ व[£ान सèंथान मɅ ͩकया जायेगा 



और ऐस ेमरȣज के इलाज कȧ आͬथ[क िजàमेवारȣ अͨखल भारतीय आयुͪव[£ान सèंथान के ɮवारा नहȣं 
लȣ जाएगी. हèपताल आन ेस े वेतन के नुÈसान और हुई  परेशानी का मुआवज़ा नहȣं Ǒदया जायेगा. 

मरȣज को अनुसÛधान मɅ भाग लेने और उससे ͩकसी भी समय बाहर होने कȧ आज़ादȣ: मरȣज को 
अनुसÛधान मɅ भाग लेने और उसस ेͩकसी भी समय बाहर  होने कȧ पूण[तया आज़ादȣ है और इससे उसकȧ 
Ĥाथͧमक बीमारȣ के  इलाज पर कोई असर नहȣं पड़ेगा.  
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