
தடுத்தல்: எளிிமைையாான செெயல்முறைை ‒ நீீண்ட காால 
நன்மைை

இந்த பரிிச�ோதன�களிின் ந�ோக்கம் என்ன? 
பச்சிிளம் சிிசுக்களுக்காான முன்பரிிச�ோதன� 
வாாயிிலாாகக் கண்டறிியப்படும் பிிறவிி ந�ோய்கள் 
சிிகிிச்சைை அளிிக்கப்படவிில்லைைய�னிில் பல்வ�று 
உடல் உறுப்புகளுக்கு கடுமைையாான பாாதிிப்பு, 
முக்கிியமாாக மூளைை வளர்ச்சிி பாாதிிப்பு அல்லது 
கடுமைையாான ந�ோய்த்த�ொற்று ப�ோன்றவற்றைை 
ஏற்படுத்தலாாம். எனிினும் சிிசு பிிறந்த ஆரம்ப  
நாாட்களிில் இந்ந�ோய்களைை அவற்றிின் அறிி குறிி­
கள் த�ோன்றும் முன்னர் கண்டறிிய முடியாாது. 
பச்சிிளம் சிிசுவாானது பரிிச�ோதன� செெய்யப்பட- 
விில்லைைய�னிில் ந�ோய்க்காான முதல் அறிிகுறிிகள் 
பெெரும்பாாலும் சிிசு பிிறந்த சிில மாாதங்கள் அல்லது 
வருடங்கள் கழிித்துதாான் தெென்படத் துவங்கும். 
இதனாால் சிிகிிச்சைையும் தாாமதமாாகவ� அளிிக்கப்- 
படும். எனவ� இந்ந�ோய்களிினாால் ஏற்படும் 

நிிரந்தர சேேதத்திிலிருந்து சிிசுக்களைைப் பாாதுகாாக்க 
பிிறந்த சிில நாாட்களிில�ய� சிிகிிச்சைையைைத்  
துவங்குவது மிிகவும் முக்கிியம். அதிிநவீன முற�­
களிின் துண� க�ொண்டு செெய்யப்படும் "பச்சிிளம் 
சிிசுக்களிின் முன்பரிிச�ோதன�" சிிசு பிிறந்த சிில 
நாாட்களிில�ய� குறிிப்பிிட்ட சிில பிிறவிி ந�ோய்க­
ளைைக் கண்டறிிய உதவுகிிறது. இதற்கு தேேவைைப்­
படுவது சிிசு பிிறந்த மூன்றாாம் அல்லது நாான்காாம் 
நாாள் அதன் குதிிக்காாலில் இருந்து எடுக் கப் படும் 
ஒரு சிில துளிிகள் இரத்தம் மட்டும�. ஓர் வடி­
கட்டி காாகிிதப்பட்டியிில் இந்த இரத் தத் துளிி கள் 
சேேகரிிக்கப்பட்டு எங்கள் ஆய்வுகூடத்திிற்கு 
அனுப்பப்படும். அங்கேே அவைை மூலம் சிிசுவிிற்கு 
கீீழ� காாணப்படும் பிிறவிி ந�ோய்கள் உள்ளனவாா 
என ஆய்வு செெய்யப்படும்.

வரலாாற்று மீீள்பாார்வைை

ஐர�ோப்பாாவிின் பெெரும்பாான்மைையாான நாாடுகளைைப் 
ப�ோலவ� சுவிிஸிலும் ஆண்டுத�ோறும் எல்லாா 
பச்சிிளம் சிிசுக்களும் (தற்சமயம் ஆண்டிற்கு 87,000 
சிிசுக்கள்) குறிிப்பிிட்ட பிிறவிி ந�ோய்களுக்கு பரிி­
ச�ோதன� செெய்யப்படுகிின்றன. மருத்துவமன�­
களிின் "பச்சிிளம் சிிசு" மைையங்களிில் பணிிபுரிியும் 
குழந்தைை மருத்துவர்களிின் முன�ப்பிினாால் மட்டு­

மன்றிி செெவிிலியர்கள், மருத்துவச்சிிகள், சுகாாதாாரப் 
பணிியாாளர்கள் ஆகிிய அன�வரிின் சிிறந்த பணிி­
யிினாால், சுவிிஸ் முழுவதிிற்குமாான இந்த திிட்டம் 
1960-ல் த�ொடங்கப்பட்டு தற்ப�ோதைைய உன்னத­
மாான நிிலைையைை அடைைந்துள்ளது. இந்த த�ொடர் 
பரிிச�ோதன�களுக்காான மிிகக்குறைைவாான கட்ட­
ணத்தைை மருத்துவ காாப்பீடு ஏற்றுக்க�ொள்ளும்.



பரிசோ�ோதனைையிில் கண்டறிியப்படும் நோ�ோய்கள்

1. ஃபெெனை�ல்கீடோ�ோன்யூரியாா (PKU)
சிிகிிச்சைையளிிக்காாமல் விிடப்பட்டாால் இந்த வளர்சிிதைை 
மாாற்ற ந�ோய், ப�ொதுவாாக வளரும் குழந்தைைக்கு 
கடுமைையாான மூளைை பாாதிிப்பைை எற்படுத்துகிிறது 
மற்றும் பாாதிிக்கப்பட்டவர்களுக்கு வாாழ்நாாள் முழு­
வதும் த�ொடர் பர�மரிிப்பு தேேவைைப்படும். ஆனாால், 
பிிறந்த முதல் சிில வாாரங்களிில�ய� இக்குற�­
பாாடு அடைையாாளம் காாணப்பட்டு, ப�ொருத்தமாான 
உணவுமுறைையாால் சிிகிிச்சைையளிிக்கப்படுமாானாால், 
குழந்தைை உடல் நலத்துடன் இருக்கும். 
PKU ந�ோயாானது ப�ொதுவாாக நாாம் உட்க�ொள்ளும் 
அன�த்து விிலங்கு மற்றும் தாாவர புரதங்களிின் 
ஒரு பகுதிியாாக உள்ள ஃபெென�லலைைன் என்ற 
அமிின�ோ அமிிலத்தைை உடல் சாாதாாரணமாாக 
செெரிிமாானம் செெய்வதைைத் தடுக்கிிறது. மாாறாாக 
மூளைைக்கு நச்சுத்தன்மைையைை ஏற்படுத்தும் வளர்­
சிிதைைமாாற்ற ப�ொருட்கள் உருவாாகுவதற்கு வழிி­
வகுக்கிிறது. குறைைந்த அளவ� ஃபெென�லலைைன் 
க�ொண்ட உணவுமுறைையாானது, இந்ந�ோயிினாால் 
ஏற்படும் பாாதிிப்பைைத் தடுக்கிிறது.
பல்வ�று தீீவிிரத்தன்மைையுடன் இருக்கும் 
இந்ந�ோய் சுமாார் 8,000 பச்சிிளம் சிிசுக்களிில் 
ஒன்றிிற்கு உள்ளது.

2. தைைரா�ய்டு சுரப்பு குறைைபாாடு
பிிறவிியிில�ய� காாணப்படும் குறைைவாான 
தைைர�ய்டு சுரப்பிினாால் அன�த்து வளர்சிிதைை 
மாாற்றங்களும் மந்தப்படுத்தப்பட்டு, உடல் மற்­
றும் மூளைை வளர்ச்சிி கடுமைையாாக பாாதிிக்கப்படும். 
எனிினும், பிிறப்புக்கு பிின் ஹாார்ம�ோன் அளவைை 
திினசரிி மாாத்திிரைைகள் மூலம் சமப்படுத்துவது 
சாாதாாரணமாான வளர்சிிதைை மாாற்றம் மற்றும் 
பிிள்ளைையிின் ஆர�ோக்கிியமாான வளர்ச்சிிக்கு 
வழிிவகுக்கும். தைைர�ய்டு சுரப்பு குறைைபாாடு பச்சிி­
ளம் சிிசுக்களிினிிடைைய� அதிிகம் காாணப்படுகிிறது. 
பிிறக்கும் 3,500 சிிசுக்களிில் ஒன்றிிற்கு இக்குற�­
பாாடு உள்ளது.

3. மீடியம் செெயின் அசைைல்-CoA டிஹை�ட்ர-
ஜனே�ஸ் குறைைபாாடு (MCAD குறைைபாாடு)
MCAD குறைைபாாடு என்பது பிிறப்பிில�ய� த�ோன்றும் 
க�ொழுப்பு திிசுக்களிிலிருந்து க�ொழுப்பு அமிிலங்களைை 
நீீக்குவதிில் உள்ள க�ோளாாறாாகும். நாாள்பட்ட பட்டினிி, 
வாாந்திி, வயிிற்றுப்ப�ோக்கு, காாய்ச்சல் ப�ோன்றவைை 
காாரணமாாக (உ.ம். பிிள்ளைைப்பருவத்திில் ஏற்படும் 
சாாதாாரணமாான த�ொற்றுகள்) உடலில் சேேமிித்து 
வைைக்கப்பட்டுள்ள க�ொழுப்புச்சத்திின� உடல் 
பயன்படுத்த முயலும் ப�ோது இந்ந�ோயிின் அறிி­
குறிிகள் வ�ளிிப்படும். அவைை தூக்கமிின்மைை, 
வாாந்திி, உடலில் சர்க்கரைை குறைைவு, தசைைப்பிிடிப்பு 
மற்றும் ஆழ்நிிலைை மயக்கம் ப�ோன்ற அறிிகுறிிகள் 
ஆகும். அடைையாாளம் காாணப்படவிில்லைைய�னிில் 
முதல் நிிகழ்வ� இறப்பிில் முடியலாாம்.

எனிினும் தகுந்த தடுப்பு நடவடிக்கைைகள் மூலம் (உ.ம். 

அதிிக நேேரம் பட்டினிி கிிடப்பதைைத் தவிிர்த்தல், காாய்ச்ச­

லுடன் கூடிய த�ொற்று இருந்தாால் ப�ோதுமாான அளவு 

மாாவுச்சத்து உட்க�ொள்ளுதல் ப�ோன்றவைை) குணம�­

கும் வாாய்ப்பு சிிறப்பாாக இருக்கும். 

பிிறக்கும் 10,000 சிிசுக்களிில் ஒரு சிிசுவிிற்கு 

MACD குறைைபாாடு உள்ளது.

4. கேலக்டோசீமியா
கேலக்டோசீமியாவால் பாதிக்்கப்்பட்்ட சிசுக்்க­
ளால் பால் சர்்க்்கரையை (லாக்டோஸ்) ஜீரணிக்்க 
முடியாது. பால் உள்்ளடக்்ககிய உணவு அந்்த சிசுக்­
களுக்கு கடுமையான கல்லீரல், சிறுநீரக மற்றும் 
மூளை பாதிப்புகள், பார்்வவைக் குறைபாடு ஆகிய­
வற்்றறை ஏற்்படுத்தும். மேலும் சில சிசுக்்கள் இறக்்க­
வும் நேரிடலாம். ஆனால், சிசு பிறந்்த முதல் சில 
நாட்்களிலேயே இக்குறைபாடு கண்்டறியப்்பட்டு, 
ப�ொருத்்தமான உணவுமுறை மூலம் சிசுவிற்கு 
சிகிச்்சசை அளிக்்கப்்பட்்டடால், அது ஆர�ோக்்ககிய­
மாக இருக்கும். 

லாக்டோஸின் ஓர் அங்்கமான கேலக்டோஸை 

முழுமையாகத் தவிர்்ப்்பதே இதற்்ககான சிகிச்்சசை­

யாகும். கேலக்டோஸ் தாய்்ப்பபால், பசுவின் பால் 

மற்றும் இதர உணவுப்பொருட்்களில் உள்்ளது. 

இக்குறைபாடு 55,000 சிசுக்்களில் ஒன்்றறிற்கு 

உள்்ளது. அதிகமாகக் காணப்்படும் வகையைத் 

தவிர்த்து கேலக்டோசீமியாவில் மேலும் இரண்டு 

வகைகள் உள்்ளன, ஆனால் இவை அரிதானவை 

மற்றும் தீவிரமற்்றவை.

5. அட்ரினோ�ோஜெனிட்்டல் சின்்டட்்ரரோம் (AGS)
AGS-ஸினாால் பாாதிிக்கப்பட்ட சிிசுக்களிின் சிிறு­
நீீரக ம�ற்பட்டைையிில் மிிகக் குறைைவாான அளவ� 
காார்டிசாால் உற்பத்திி செெய்யப்படும். காாய்ச்ச­
லுடன் கூடிய த�ொற்று இருந்தாால் இரத்தத்திில் 
சர்க்கரைை அளவு குறைைந்து, உடலில் உப்புகளிின் 
இழப்பும் ஏற்படும். தவறுதலாாக அதிிகம் தயாாரிிக்கப்­

படும் ஆண் பாாலின ஹாார்ம�ோன்களாால் பாாதிிக்­
கப் பட்ட பெெண்களிிடம் வ�ளிிப்புறத்திிலுள்ள 
இன உறுப்புகளிின் ஆண்மைைத்தன்மைையுடனாான 
வளர்ச்சிியைை ஏற்படுத்துகிிறது. ஆண்களிின் இன 
உறுப்புகள் சாாதாாரண வளர்ச்சிி பெெற்றாாலும், 
பருவமடைைதல் வ�கு விிரைைவிில�ய� நிிகழ்ந்து,  
வளர்ச்சிிக் குறைைபாாட்டைையும் மலட்டுத்தன்ம�­
யைையும் ஏற்படுத்துகிிறது. 
சிிகிிச்சைை மிிகவும் எளிிமைையாானது. அளவு 
குறைைவாாக உள்ள ஹாார்ம�ோன்கள் வாாய்வழிியாாக 
எடுத்துக் க�ொள்ளப்படுகிின்றன. பிிறந்த சிிறிிது 
காாலத்திில�ய� சிிகிிச்சைை த�ொடங்கப்பட்டாால், 
சேேதம் எதுவும் ஏற்படாாது. இக்குறைைபாாடு, 9,000 
சிிசுக்களிில் ஒன்றைை பாாதிிக்கிிறது.

6. பயோ�ோடினிடேேஸ் குறைைபாாடு
இக்குறைைபாாடு பல்வ�று வகைையாான பாாதிிப்புகளைை 
ஏற்படுத்துகிிறது. சிில சமயம் கடுமைையாான பாாதிிப்பு­
களைையும், ஏன் இறப்பைையும் கூட ஏற்படுத்தலாாம். 
பய�ோடினிிட�ஸ் என்ற ந�ொதிியம் ப�ொதுவாாக 
உணவு ஜீீரணிிக்கப்படும்ப�ோது பய�ோடின� அதன் 
பிிண�க்கப்பட்ட வடிவத்திிலிருந்து பிிரிித்தெெடுத்து, 
அதன� உடலின் பயன்பாாட்டிற்கு அளிிக்கிிறது. 
ஆனாால், பய�ோடினிிட�ஸ் குறைைபாாடு இருந்தாால், 
இந்த வைைட்டமிின் இழக்கப்படுகிிறது. பய�ோடின் 
பல்வ�று வளர்சிிதைைமாாற்ற ந�ொதிியங்களிின் 
செெயல்பாாட்டிற்கு மிிகவும் அவசிியமாானதாாகும்.
இங்கும்கூட, ஆரம்பத்திில�ய� குறைைபாாட்டைைக் 
கண்டறிிந்து உடனடியாாக சிிகிிச்சைையளிிப்பது 
சேேதத்தைைத் தடுக்கக்கூடும். பய�ோடினிிட�ஸ் 
குறைைபாாட்டிற்காான சிிகிிச்சைை மிிகவும் சுலபம�­
னது. இதற்கு திினசரிி ஒரு பய�ோடின் மாாத்திிரைை 



எடுத்துக்க�ொள்ள வ�ண்டும். இக்குறைைபாாடு 
கேேலக்ட�ோசீீமிியாா ப�ோன்ற� மிிகவும் பரவலாாகக் 
காாணப்படுவதாாகும்.

7. சிஸ்டிக் ஃபைைப்ரோ�ோஸிஸ் (CF)
செெல்களிில் உப்புப்பரிிமாாற்றத்திில் ஏற்படும் 
செெயல்பாாட்டுக் குறைைவிினாால் CF ஏற்படுகிிறது. 
இதனாால் காாற்றுப்பாாதைைகள் மற்றும்  கண�யத்திில் 
சுரப்புகள் கெெட்டிப்பட்டு அவற்றிின் பிிசுபிிசுப் புத்­
தன்மைை அதிிகரிிக்கிின்றது. இது நாாட்பட்ட காாற்றுப்­
பாாதைைத் த�ொற்று, வளர்ச்சிிக் குறைைபாாடு ஆகிிய­
வற்றைை உண்டாாக்கிி, சிிகிிச்சைையளிிக்கப்படாாமல் 
விிடப்பட்டாால் கடுமைையாான உடல்நலக்குறைைவைை 
ஏற்படுத்துகிிறது. CF-ல�ய� குறைைந்த அளவு 
பாாதிிப்பைை ஏற்படுத்தும், சிில சமயங்களிில் பெெரிிய­
வர்களாாகும் வரைை கூட, கண்டறிியப்படாாத வக�­
களும் அறிியப்பட்டுள்ளன. தீீவிிர மூச்சுப்பயிிற்சிி, 
சுவாாசப்பாாதைைகளைை இயக்க பிிசிிய�ாதெெரபிி 
மற்றும் ஜீீரண ந�ொதிியங்கள், க�ொழுப்பிில் கரைை­
யக்கூடிய வைைட்டமிின்கள் உள்ளிிட்ட ப�ொருத்த­
மாான உணவுமுறைை மூலம் உயர்ந்த வாாழ்க்கைைத் 
தரம் மற்றும் ஆர�ோக்கிியமாான வளர்ச்சிி உறுதிி 
செெய்யப்படுவதுடன் தேேவைை இல்லாாமல் மருத்துவ­
மன�யிில் அனுமதிிக்கப்படும் நிிகழ்வுகளும் தவிிர்க்கப்­
படுகிின்றன.
புதிிதாாகப் பிிறக்கும் 3,000 சிிசுக்களிில் சுமாார் 
ஒன்றைைப் பாாதிிக்கிின்ற, மிிகப் பரவலாான பிிறவிி 
வளர்சிிதைைமாாற்றக் குறைைபாாடாாக CF உள்ளது.

8. குளுடா�ரிக் அமிலமியாா வகைை 1 (GA-1)
இந்த வளர்சிிதைைக் க�ோளாாறு  இருப்பவர்களிின் 
உடலில் ப�ொதுவாாக அன�த்து விிலங்குகள் 
மற்றும் தாாவரங்களிின் புரதங்களிில் காாணப்­
படும் லைைசிின் மற்றும் டிரிிப்ட�ோஃப�ன் ஆகிிய 
அமிின�ோ அமிிலங்கள் வழக்கமாான முறைையிில் 

செெரிிக்கப்படுவதிில்லைை. அதன் விிளைைவாாக, 
மூளைையைை பாாதிிக்கும் நச்சுத்தன்மைை க�ொண்ட 
வளர்சிிதைைப் ப�ொருட்கள் உருவாாக்கப்­
படுகிின்றன. பச்சிிளம் குழந்தைைகளிில் இந்த 
ந�ோய்க்காான அறிிகுறிிகள் தெெரிிய வருவதிில்லைை. 
இதற்கு சிிகிிச்சைை அளிிக்கவிில்லைை என்றாால், 
இந்ந�ோய் உள்ள குழந்தைைகளுக்கு தலைை வழக்­
கத்தைை விிட பெெரிியதாாக இருக்கும், காாலப்­
ப�ோக்கிில் வளர்ச்சிியடைைவது தாாமதமாாவத�ோடு 
ல�சாான அசைைவுக் க�ோளாாறும் ஏற்படலாாம். 3 
மாாதம் முதல் 3 வயது வரைை சிிசுக்களைைத் தாாக்கும் 
சிிறிிய த�ொற்றுகள் கூட கடுமைையாான எதிிர்மறைை 
வளர்சிிதைை நிிகழ்வுகளைைத் தூண்டி, நிிரந்தர­
மாான அசைைவுக் க�ோளாாறுகள் மற்றும் கடும�­
யாான உடல் ஊனம் ஆகிியவற்றைை ஏற்படுத்திி 
விிடலாாம்.
பிிரத்திிய�கமாான உணவுமுறைை மற்றும் L-காார்னிி­
டைைன் சேேர்க்கைை மூலம் GA-1-ஐ நன்றாாகக் 
கைையாாளலாாம். வளர்சிிதைைப் பிிரச்சன�களைைத் 
தடுக்க, சிிசுவிின் முதல் சிில வருடங்களுக்கு சிிறிிய 
த�ொற்றுகளைையும் அவசரகாாலத் தேேவைையாாகக் 
கருதிி மருத்துவமன�யிில் சேேர்த்து சிிகிிச்சைை­
யளிிக்க வ�ண்டும்.

9. மே�ப்பிள் சிரப் சிறுநீர் நோ�ோய் (MSUD)
ம�ப்பிிள் சிிரப் சிிறுநீீர் ந�ோய் (MSUD) என்பது 
ஒரு பிிறவிி வளர்சிிதைை ந�ோயாாகும். இந்ந�ோய் 
உள்ள சிிசுக்களிின் உடலில் குறிிப்பிிட்ட புரத 
மூலக்கூறுகளைை (லூஸின், ஐச�ோலூஸின் 
மற்றும் வ�ய்லின் ஆகிிய அமிின�ோ அமிிலங்கள்) 
வழக்கமாான முறைையிில் செெரிிக்கப்படுவதிில்லைை. 
அதன் விிளைைவாாக உடலில் நச்சுப்ப�ொருட்கள் 
சிிறுகச் சிிறுகச் சேேர்ந்து, பச்சிிளம் சிிசுக்களிின் 
உடல்நிிலைையைை வ�குவிிரைைவிில் பாாதிிக்கிின்றன.
இதிில் குறிிப்பாாக மூளைை வீக்கம் பற்றிி தாான் 

மிிகவும் அச்சப்பட வ�ண்டும். இதனாால் சிிசு 
ஆழ்நிிலைை மயக்கத்திிற்கு தள்ளப்படலாாம். 
சிிகிிச்சைை அளிிக்கப்படாாவிிட்டாால், இந்ந�ோயாால் 
மரணம் ஏற்படலாாம். குறைைந்த அளவு பாாதிிப்பைை 
ஏற்படுத்தும் MSUD வகைைகளும் உள்ளன. 
அவற் றிினாால் ந�ோயாாளிிகள் அவ்வளவு கடும�­
யாாக பாாதிிக்கப்படுவதிில்லைை.
பிிரத்திிய�கமாான உணவுமுறைை மூலம் எம்எஸ்யூடி 
(MSUD) ந�ோயைைக் கட்டுப்படுத்த முடியும். பச்சிி­
ளம் சிிசுக்களுக்காான முன்பரிிச�ோதன� மூலம் 
அடைையாாளம் காாணப்பட்ட ந�ோயாாளிிகளுக்கு 
குணமாாகும் வாாய்ப்பு சிிறப்பாாக இருக்கும். 

10. கடுமைையாான ஒருங்கிணை�ந்த  நோ�ோயெெதிர்ப்பு 
குறைைபாாடு (SCID) மற்றும் கடுமைையாான T-செெல் 
லிம்ஃபோ�ோபீனியாா
கடுமைையாான ஒருங்கிிண�ந்த ந�ோய�திிர்ப்பு 
குறைைபாாடு (SCID) மற்றும் கடுமைையாான 
T-செெல் லிம்ஃப�ோபீனிியாா விில், T-செெல்கள் 
உருவாாவதிில் க�ோளாாறு ஏற்படுகிிறது. இதன் 
விிளைைவாாக, குறுகிிய காாலகட்டத்திிற்குள் உயிி­
ருக்கு ஆபத்தாான ந�ோய்த்த�ொற்றுகள் மற்றும் 
குறிிப்பிிடத்தக்க வளர்ச்சிி சீீர்குலைைவு ஆகிியவைை 
உண்டாாகலாாம் . சிிகிிச்சைை அளிிக்கப்படவிில்லைை 
ய�ன்றாால், SCID மற்றும் கடுமைையாான T-செெல் 
லிம்ஃப�ோபீனிியாாவாால் உயிிரிிழப்பும் ஏற்பட­
லாாம். குறைைவாான பாாதிிப்பைை ஏற்படுத்தும் 
மிிதமாான வடிவங்களும் உள்ளன. ஸ்ட�ம் செெல் 
மாாற்று சிிகிிச்சைை மூலம் SCID மற்றும் தீீவிிர 
T-செெல் லிம்ஃப�ோபீனிியாாவைைக் குணப்படுத்த 
முடியும். பச்சிிளம் சிிசுகளுக்காான பரிிச�ோதன�­
யிில் இவைை கண்டறிியப்படும்ப�ோது ந�ோயாாளிிக­
ளுக்கு குணமாாகும் வாாய்ப்பு அதிிகம்.

11. ஸ்பைைனல் மஸ்குலர் அட்ரோ�ோபி (SMA)
SMA என்பது மிிகவும் அரிிதாான, பிிறவிியிில�ய� 
ஏற்படும் ஒரு மரபணு ந�ோயாாகும். இந்ந�ோய் 
உள்ளவர்களுக்கு உடலில் நகர்வதற்கு மற்றும் 
தசைைகளிின் வலிமைைக்கு தேேவைையாான நரம்பணு­
க்கள் சிிதைைவுற்று இருக்கும். இதன் காாரணமாாக 
கைைகளிில் மற்றும் காால்களிில் உள்ள தசைைகள் 
வலுவிிழந்து காாணப்படும். ந�ோய் முற்றும் தரு­
வாாயிில் மூச்சு விிடுதல் மற்றும் விிழுங்குதல் 
ஆகிியவைையும் சிிரமமாாக இருக்கும். பெெரும்ப�­
லும் இந்ந�ோயிின் அறிிகுறிிகள் குழந்தைை பிிறந்த 
முதலாாம் வயதிில�ய� தெென்படத்துவங்கும். 
பச்சிிளம் சிிசுக்களுக்காான முன்பரிிச�ோதன� 
வாாயிிலாாக SMA ஏற்படக்கூடிய வாாய்ப்புள்ள 
ஏறக்குறைைய எல்லாா பச்சிிளம் சிிசுக்களைையும் 
(சுமாார் 95%) அடைையாாளம் காாண முடியும். ந�ோய் 
இருப்பது உறுதிி செெய்யப்பட்டாால் பெெற்ற�ோ­
ர்கள் பச்சிிளம் சிிசுவிிற்கு ஒரு அவசர மருத்துவ 
பரிிச�ோதன� மற்றும் கூடுதல் பரிிச�ோதன�கள் 
செெய்வதற்கு நரம்பு மற்றும் தசைை சிிகிிச்சைை மைைய­
த்திிற்கு அழைைக்கப்படுவாார்கள். பச்சிிளம் சிிசுக்க­
ளுக்காான முன்பரிிச�ோதன�யிின் மூலமாாக ந�ோய் 
இருப்பது உறுதிி செெய்யப்பட்டாால், ஆரம்ப 
காாலத்திில�ய� ந�ோயிின�க் கண்காாணிிக்கவும் 
அதற்கு சிிகிிச்சைை அளிிக்கவும் இயலும். ம�லும் 
தற்சமயம் SMA ந�ோய் ம�ோசமடைைவதைைத் தடு­
க்கவும், அதன் வ�கத்திின� மட்டுப்படுத்தவு­
ம் பல்வ�று சிிகிிச்சைைகள் உள்ளன. ந�ோயிின் 
ஆரம்ப அறிிகுறிிகள் தெென்படும் ப�ொழுதேே சிிகிி­
ச்சைையைைத் த�ொடங்கிினாால் குழந்தைைக்கு வழ­
க்கமாான உடலியக்கத் திிறன்கள் இருப்பதற்கு 
சிிறந்த சாாத்திிய கூறுகள் இருக்கும்.
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வடிகட்டித்்ததாளில் உலர வைக்்கப்்பட்்ட இரத்்தம் 
ஜூரிச் குழந்்ததைகள் மருத்துவமனையின் "பச்்சசி­
ளம் சிசு முன்்பரிச�ோதனை ஆய்்வகம், சுவிஸ்" 
-ற்கு அனுப்்பப்்படுகிறது. முடிவுகள் சில நாட்­
களிலேயே கிடைத்துவிடும். பெரும்்பபாலான 
குழந்்ததைகளுக்கு உள்்ளதைப் ப�ோல், முடிவு­
கள் சாதாரண நிலையை சுட்டிக்்ககாட்டினால், 
பெற்றோருக்கு தகவல் தெரிவிக்்கப்்படும் மற்றும் 
அவர்்கள் பட்டியலிடப்்பட்டுள்்ள ந�ோய் எதுவும் 
தங்்கள் குழந்்ததைக்கு இல்்லலை என்்பது தெரிந்து 
நிம்்மதியாக இருக்்கலாம்.

அதேே சமயம், முடிவுகள் அசாாதாாரண நிிலைையைை 
சுட்டிக்காாட்டினாால், ம�ற்க�ொண்டு பரிிச�ோ­
தன�களைைச் செெய்வதற்கு ஏதுவாாக பெெற்ற�ோரு­
க்கு உடனடியாாக அல்லது மகப்ப�று மருத்துவ­
மன�, சம்பந்தப்பட்ட குழந்தைை நல மருத்துவர் 
அல்லது அருகாாமைையிிலுள்ள குழந்தைை நல மருத்­
துவர் மூலம் தகவல் தெெரிிவிிக்கப்படும். எனிினும் 
இந்த அசாாதாாரண முடிவு என்பது, இந்ந�ோய்கள் 
ஒன்றிினாால் குழந்தைை பாாதிிக்கப்பட்டிருப்பதாாக 
அர்த்தமாாகாாது. பல நேேரங்களிில், அன�த்தும் 
சரிியாாக இருப்பதைை இரண்டாாவது பரிிச�ோதன� 
உறுதிிசெெய்துவிிடும். சிில நாாட்கள் மட்டும� 
எடுத் துக்க�ொள்ளக்கூடிய, தீீவிிர பகுப்பாாய்வு­
களிின் உதவிியுடன் ந�ோயைை உறுதிி செெய்தாால் 
மட்டும� சிிசுவிிற்கு உடனடியாாக சிிகிிச்சைை 
த�ொடங் கப் படும். ப�ொறுப்ப�ற்றுள்ள குழந்தைை 
நல மருத்துவர் அல்லது அருகாாமைையிிலுள்ள குழ­
ந்தைைநல மருத்துவமன� மற்றும் வளர்சிிதைை மாாற்ற, 
ஹாார்ம�ோன், ந�ோய�திிர்ப்பு குறைைபாாடுகள் மற்றும் 
நுரைையீரல் ந�ோய்களுக்காான மைையத்திிலுள்ள 
மருத்துவ நிிபுணர்களுடன் சேேர்ந்து, (சிில சமயம்) 
வாாழ்நாாள் முழுவதும் ம�ற்க�ொள்ள வ�ண்டிய 
சிிகிிச்சைை திிட்டமிிடப்படும்.

முன்்பரிசோ�ோதனை மேற்கொள்்ளப்்படும் வழிமுறை

அன�த்து பரிிச�ோதன� முடிவுகளும் முன்ப­
ரிிச�ோதன� ஆய்வகங்களிில் குறைைந்தபட்சம் 
30 ஆண்டுகளுக்கு பாாதுகாாத்து வைைக்கப்படும். 
மீீதமுள்ள இரத்த மாாதிிரிி தரக்கட்டுப்பாாடு நிிமிி­
த்தமாாக 10 ஆண்டுகளுக்கு பாாதுகாாத்து வ�­
க்கப்படும்.
பிின்னாாளிில் புதிிதாாகத் த�ோன்றும், இந்த 
இரத்த மாாதிிரிியைைப் பகுப்பாாய்வதன் மூலம் 
தெெளிிவு பெெறக்கூடிய ந�ோய்களிின் காாரண­
மாாக கேேள்விிகள் எழுந்தாால் (உ. ம்.,  பிிசிிஆர்  
வாாயிிலாாக  பிிறவிியிில�ய�  த�ோன்றக்கூடிய  
சைைட்ட�ோமெெகல�ோ வைைரஸ்  த�ொற்றிிற்காாக 
பரிிச�ோதன� செெய்வது), ந�ோயாாளிியிின் ப�ொ­
றுப்ப�ற்றுள்ள மருத்துவர் உங்களிின் அனும­
திியுடன் இந்த பரிிச�ோதன�க்காாக எங்களிிடம் 
இந்த காாலகட்டத்திிற்குள் விிண்ணப்பிிக்கலாாம்.
மீீதமுள்ள ப�ொருட்களிின் ஒரு பகுதிி சிிசுவிின� 
அடைையாாளம் காாட்டக்கூடிய அன�த்து தகவ­

ல்களும் மறைைக்கப்பட்டு, பரிிச�ோதன�களிி­
ன் தரத்திின� உறுதிி செெய்வதற்கும் ம�லும் 
புதிிய பரிிச�ோதன�  முறைைகளைை  உருவாாக்கு­
வதற்கும் முன்பரிிச�ோதன� ஆய்வகங்களிி­
னாால் பயன்படுத்திிக் க�ொள்ளப்படும். 

பரிசோ�ோதனைை முடிவுகள் மற்றும் இரத்த மாாதிிரிகளைை 
பாாதுகாாத்தல்
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