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ekuo vuqdwyu esa Hkwxksy dh Hkwfedk 

 

fouhrk 'kekZ 
 
 

 

 

lkj 

 

gky ds ekuo fodkl esa vuqdwyu dh Hkwfedk ds fy, fofHkUu fVIif.k;ksa dk rdZ gS] ftlesa 

thukse&O;kih v/;;u ds ifj.kke vkSj mEehnokj thu ij p;u ladsrksa dk fo'ys"k.k 'kkfey gSA ;gk¡] ge 

HapMap vkSj CEPH - ekuo thukse fofo/krk iSuy ds uewuksa ls thukse&okbM SNP MsVk dk mi;ksx 

HkkSxksfyd iSekuksa dh ,d lhek ij LFkkfud :i ls p;fur ,yhYl ds HkkSxksfyd forj.k dk v/;;u djus 

ds fy, djrs gSaA ge ikrs gSa fd vkSlr ,yhy vko`fÙk fopyu iwjs thukse esa lcls pje ,Q,lVh ewY;ksa dk 

vR;f/kd iwokZuqeku gSA O;kid iSekus ij] iqVh; :i ls p;fur ,yhYl dk HkkSxksfyd forj.k yxHkx ges'kk 

csrjrhc <ax ls pqus x, vkuqoaf'kd ekdZjksa dk mi;ksx djds igpkus x, tula[;k lewgksa ds vuq:i gksrk 

gSA bl lajpuk dks ns[krs gq,] ekuo vkcknh ds chp vk'p;Ztud :i ls dqN fuf'pr ;k yxHkx fuf'pr 

varj gSaA yxHkx fuf'pr varj tks ekStwn gSa] muesa ls yxHkx lHkh vÝhdk ds ckgj gqbZ fu/kkZj.k ?kVukvksa ds 

dkj.k gSa] vkSj vf/kdka'k iwohZ ,f'k;k esa fn[kkbZ nsrs gSaA ;s iSVuZ crkrs gSa fd p;u vDlj bruk detksj gksrk 

gS fd rVLFk çfØ;k,a& fo'ks"k :i ls tula[;k bfrgkl] çokl vkSj cgko& p;fur ,yhy ds HkkX; vkSj 

HkkSxksfyd forj.k ij 'kfä'kkyh çHkko Mkyrh gSaA  

'kCndks'k% ekuo fodkl] HkkSxksfyd forj.k] ,Q,lVh ewY;] tula[;k lewgA 

________________ 
 

izLrkouk 

 fodkloknh tho foKku esa dsaæh; leL;kvksa esa ls ,d vkuqoaf'kd vkSj ikfjfLFkfrd ra= dks le>uk 

gS tks vuqdwyu dks çsfjr djrs gSaA cM+s iSekus ij ,l,uih vkSj Mh,u, vuqØe MsVk ds vkxeu ds lkFk vc 

thukse&okbM iSekus ij p;u vkSj vuqdwyu dk v/;;u djuk laHko gSA gky ds o"kksaZ esa çtkfr;ksa dh ,d 

foLr`r fofo/krk esa p;u ds laHkkfor ladsrksa dh igpku djus esa dkQh çxfr gqbZ gSA 

 bl v/;;u esa] ge ekuo vkcknh esa gky ds vuqdwyu ij /;ku dsafær djrs gSaA fo'ks"k :i ls] ge 

pqfuank ilanhnk ,yhy ds çlkj esa Hkwxksy vkSj tula[;k bfrgkl dh Hkwfedk dh tkap djrs gSaA ge ftu 

fof/k;ksa dk mi;ksx djrs gSa] os mu vuqdwyh ?kVukvksa ds ckjs esa tkudkjh çnku djrh gSa tks vÝhdh vkSj 

xSj&vÝhdh vkcknh ds fopyu ds ckn ls gqbZ gSa & ;kuh] fiNys 50&100 KY [5&8] ls vf/kdA bl vof/k 

ds nkSjku euq";ksa ds i;kZoj.k vkSj ikfjfLFkfrdh esa xgjk cnyko vk;k gSA nqfu;k ds yxHkx lHkh Hkw&Hkkx dks 

mifuos'k cukus ds fy, euq"; vÝhdk ls ckgj QSy x, gSa] vkSj bl çfØ;k esa ubZ tyok;q] vkgkj vkSj 

ikfjfLFkfrd ra= dh ,d fo'kky J`a[kyk dk vuqHko fd;k gS [6]9]A euq";ksa us Hkh u, jksxtudksa dk lkeuk 

fd;k gS D;ksafd os nqfu;k Hkj esa pys x, vkSj ikyrw tkuojksa ds lkFk fudVrk esa pys x,] vkSj tSls&tSls 

ekuo tula[;k ?kuRo esa o`f) gqbZA 

ekuo ikfjfLFkfrdh esa bu ifjorZuksa ls irk pyrk gS fd gky ds ekuo esa çk—frd p;u dh 

dkjZokbZ ds fy, i;kZIr xqatkb'k gSA 

 
  'kks/k Nk=k] Hkwxksy foHkkx] fuokZu fo'ofo|ky;] t;iqj] jktLFkkuA 
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blds vykok] euq";ksa lfgr vf/kdka'k çtkfr;ka] 'kk;n yxkrkj vk/kkj ij fofHkUu vfrfjä p;u 

nckoksa dk lkeuk djrh gSa: mnkgj.k ds fy,] ;kSu çfrLi/kkZ] O;ogk;Zrk p;u vkSj fodflr jksxtudksa ds 

çfrjks/k ds dkj.kA blfy,] ;g mfpr yxrk gS fd gekjs thukse gky ds p;u ds fy, lcwr fn[kk,axs] vkSj 

;g le>us esa cgqr #fp gS fd fdl çdkj ds i;kZoj.kh; ncko vkSj tSfod çfØ;k,a vuqdwyu ds lcls 

etcwr ladsr fn[kkrh gSa A 

gky ds vuqdwyu ds fy, dqN lcls etcwr lcwr mEehnokj thu ls vkrs gSa tgka p;u ds fy, 

,d etcwr tSfod ifjdYiuk ds lkFk&lkFk vlkekU; gSIyksVkbi iSVuZ] le:irk] ;k ,Q,lVh ds pje 

ewY;ksa ls p;u ds fy, lcwr gSaA mnkgj.kksa esa eysfj;k çfrjks/k esa 'kkfey thu 'kkfey gSa tSls G6PD vkSj 

MQh ,aVhtu thu [12&14]; xSj&vÝhfd;ksa esa gYds Ropk jatdrk esa 'kkfey thu ¼tSls] SLC24A5] 

SLC45A2 vkSj KITLG½ [15-21]; vkSj vkgkj vuqdwyu esa 'kkfey thuksa dh ,d tksM+h ¼ySDVst vkSj ykj 

,ekbyst½ A 

gky ds v/;;uksa us thukse&okbM ,l,uih MsVk [16,17,26-31]] ;k cM+s iSekus ij iqu#Riknu MsVk 

[32, 33] dk mi;ksx djds p;u ds ladsrksa dh igpku djus ds fy, ,d O;kid tky Hkh Mkyk gSA buesa ls 

vf/kdka'k v/;;u ldkjkRed p;u ds dbZ mEehnokj ladsrksa dh fjiksVZ djrs gSaA gkykafd] bl rjg ls ik, 

x, vf/kdka'k ladsrksa ds fy,] ge vHkh rd ;g ugha tkurs gSa fd fHkUurk QsuksVkbIl ;k p;ukRed nckoksa 

dh ç—fr dks dSls çHkkfor djrh gS; okLro esa y{; thu Hkh vDlj vfuf'pr gksrs gSaA rVLFk forj.k [34] 

esa vR;f/kd ckgjh gksus ds ctk;] ;g vkdyu djuk eqf'dy gS fd p;u ds dkj.k mEehnokj ds ladsrksa dk 

fdruk va'k okLro esa gS; gkykafd] fleqys'ku vke rkSj ij fn[kkrs gSa fd fofHkUu ijh{k.k vkadM+ksa ds pje 

ewY; okLrfod MsVk esa vf/kd çpqj ek=k esa gSa] tks rVLFk e‚My [16,17,28,35] ds rgr visf{kr gksaxsA dqN 

v/;;uksa us thu esa vkSj mlds vklikl p;u ladsrksa ds lao/kZu dh Hkh lwpuk nh gS] tSlk fd mEehn dh tk 

ldrh gS ;fn p;u thu ds ikl dsafær gS [16,31,36]] vkSj gky ds ,d v/;;u us fofo/krk ds iSVuZ dks 

vkdkj nsus okys p;u ds etcwr thukse&O;kih lcwr çnku fd, gSa Atcfd euq";ksa esa p;u ij vf/kdka'k 

gkfy;k i=ksa us p;u esa 'kkfey thu vkSj QsuksVkbi dh igpku djus ij /;ku dsafær fd;k gS] gekjs isij 

dk mís'; euq";ksa esa ldkjkRed p;u dh ç—fr vkSj O;kidrk ds ckjs esa vf/kd tkuuk gSA ge p;u ds 

v/;;u esa dqN oSpkfjd vkSj i)frxr pqukSfr;ksa ij Hkh çdk'k Mkyrs gSaA ,d vyx lg;ksxh isij fo'ks"k 

#fp ds O;fäxr p;u ladsrksa ij vf/kd /;ku dsafær djrk gS [21]] vkSj gekjs ifj.kkeksa dk ,d thukse 

czkmtj miyC/k gS  

MsVk vkSj tula[;k dk v/;;u 

geus nks çkFkfed lzksrksa] ekuo thukse fofo/krk iSuy CEPH ¼HGDP½] vkSj pj.k II HapMap ls 

thukse&okbM SNP MsVk dk fo'ys"k.k fd;kA lkFk esa] ;s nks MsVk lsV ?kus HkkSxksfyd uewus ¼HGDP½ vkSj ?kus 

SNP MsVk ¼pj.k II HapMap½ dk loksZÙke miyC/k la;kstu çnku djrs gSa vkSj blfy, gekjs fo'ys"k.k ds 

fy, iwjd tkudkjh çnku djrs gSaA 

 yh ,V vy }kjk fjiksVZ fd;k x;k ,pthMhih MsVkA [38] 938 vlacaf/kr O;fä;ksa esa thuksVkbi fd, 

x, 640]000 v‚Vkslksey ,l,uih ls feydj curk gSA bu O;fä;ksa esa 53 fofHkUu ekuo vkcknh ds uewus 

'kkfey gSaA os ekuo vkuqoaf'kd fofo/krk [39,40] ds vf/kdka'k Hkkx dk çfrfuf/kRo djrs gSa] gkykafd vÝhdk 

vkSj vU; txgksa esa mYys[kuh; uewuk varjky ds lkFk [41,42]A bu uewuksa dk mi;ksx djrs gq,] jkslsucxZ 

,V vyA [40] mi&lgkjk vÝhdk] if'pe ;wjsf'k;k] iwohZ ,f'k;k] vksf'kfu;k vkSj vesfjdk dh ewy vkcknh ds 

vuq:i ikap çeq[k vkuqoaf'kd lewgksa dh igpku dhA vkuqoaf'kd HksnHkko vkSj HkkSxksfyd nwjh ds chp ,d 

lexz laca/k Hkh gS [43,44] ;g lq>ko nsrk gS fd ekuo tula[;k bfrgkl laHkor% tula[;k foHkktu vkSj 

thu çokg [45] dk ,d tfVy feJ.k gSA 
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 gki eSi MsVk esa 210 vlacaf/kr O;fä;ksa [26,36] esa thuksVkbi fd, x, 3 fefy;u ls vf/kd 

,l,uih 'kkfey gSaA bu O;fä;ksa esa bcknku] ukbthfj;k ¼YRI½ ls 60 ;ks:ck] ;wVk ¼CEU½ ls mÙkj&if'pe 

;wjksih; oa'k ds 60 O;fä vkSj iwohZ ,f'k;k ¼chftax vkSj VksD;ks ls½ ds 90 O;fä 'kkfey gSa ftudk geus ,d 

,dy ^^fo'ys"k.k iSuy** ds :i esa fo'ys"k.k fd;kA fu:fir ,,l,u½A mu fo'ys"k.kksa ds fy, ftuesa ,d 

leku ,l,uih dk irk yxkuk lcls egRoiw.kZ gS] geus ,p,ih,ih MsVk ds ,d lclsV dk bLrseky fd;k] 

ftlesa 900]000 ,l,uih 'kkfey FksA 

 isjystsu lkbalst [46]A bu ,l,uih dk irk ,d cgq&tkrh; iSuy esa lj.kh&vk/kkfjr iqu#Riknu 

dk mi;ksx djds yxk;k x;k Fkk] vkSj ckn esa HapMap esa thuksVkbi fd;k x;k FkkA bl LØhu esa 

mPp&,Q,lVh ,l,uih dk irk yxkus dh vPNh 'kfä gksuh pkfg, D;ksafd mPp&,Q,lVh ,l,uih ds 

nksuksa ,yhy ,d cgqtkrh; uewus esa ekStwn gksus dh laHkkouk gS ¼vkxs ds fooj.k ds fy, rjhds ns[ksa½A bl iwjs 

isij esa ge dsoy v‚Vkslkse ij fopkj djrs gSa D;ksafd NksVs çHkkoh tula[;k vkdkj vkSj ,Dl xq.klw= MsVk 

esa NksVs uewuk vkdkj ,Dl vkSj v‚Vkslksey MsVk dks etZ djuk vuqi;qä cukrs gSaA 

isij dk voyksdu 

tSlk fd Åij mYys[k fd;k x;k gS] vc ge dbZ thuksa ds ckjs esa tkurs gSa ftuesa gkfy;k p;u 

cgqr etcwr çrhr gksrk gS] fo'ks"k vkcknh ;k vkcknh ds lewgksa [48-50] esa mPp vko`fÙk;ksa ds fy, u, ,yhy 

pyk jgk gSA dqN thukse&O;kih v/;;uksa us vuqeku yxk;k gS fd 1% ls Åij p;u xq.kkad ds lkFk etcwr 

p;u] thukse esa O;kid gS ¼mnkgj.k ds fy,] [16,47]½A blh rjg] vU; thoksa ds v/;;u us ,sls ekeyksa dh 

igpku dh gS ftuesa p;u us vkcknh ds chp cM+s ,yhy vkof̀Ùk varj iSnk fd, gSa] ;gka rd fd thu çokg 

dh mPp nj [48,49,50] dh mifLFkfr esa HkhA lkFk esa] bu v/;;uksa ls irk pyrk gS fd euq";ksa esa p;u ,d 

etcwr 'kfä gks ldrh gS tks O;fäxr LFkku ij cM+s ,yhy vkòfÙk cnyko ds ek/;e ls LFkkuh; vuqdwyu 

dh vuqefr nsrh gSA ;fn ,slk gksrk] rks ge ,sls ,l,uih [kkstus dh mEehn dj ldrs gSa ftudh ,pthMhih 

esa vkof̀Ùk forj.k rVLFk iSVuZ ls ukVdh; :i ls fHkUu gksrk gSA mnkgj.k ds fy,] dqN ,l,uih 

vyx&vyx p;ukRed nckoksa [51] ds dkj.k fudV laca/kh vkcknh ds chp vR;f/kd ,yhy vkof̀Ùk varj 

fn[kk ldrs gSaA vf/kd eksVs rkSj ij] ge ,sls ,yhy [kkstus dh mEehn dj ldrs gSa ftuds HkkSxksfyd 

forj.k rVLFk tula[;k lajpuk dh vis{kkvksa ls ukVdh; :i ls fHkUu gksrs gSa] ;fn mudh vkòfÙk;ka vkgkj 

;k tyok;q [24,52] tSls dkjdksa }kjk lapkfyr gksrh gSaA gkykafd] çokl vkSj feJ.k lfgr rVLFk rkdrsa 

p;u ds f[kykQ dke djrh gSa] HkkSxksfyd –f"V ls djhch vkcknh [53,54] ds chp vkòfÙk varj dks de 

djrh gSaA blfy, ;g Li"V ugha gS fd O;fäxr yksdh esa cM+h vkòfÙk varj iSnk djus ds fy, euq";ksa esa 

p;u ncko i;kZIr etcwr gSa] vkSj NksVs HkkSxksfyd iSekuksa ij i;kZIr :i ls fHkUu gSaA 

bl i= esa] ge fofHkUu HkkSxksfyd iSekuksa ij laHkkfor :i ls p;fur ,l,uih ds forj.k dh tkap 

djds buesa ls dqN lokyksa ds tokc nsuk 'kq: djrs gSaA gekjk –f"Vdks.k HGDP vkSj HapMap MsVk lsV dh 

iwjd rkdr dks tksM+rk gS% ge HGDP dk mi;ksx Bhd iSekus ij p;fur ,yhy ds HkkSxksfyd forj.k dk 

v/;;u djus ds fy, djrs gSa] vkSj egk}hih; vkcknh ds chp varj dk v/;;u djus ds fy, vf/kd l?ku 

HapMap MsVkA gekjk y{; ;g tkuus dk gS fd D;k euq";ksa esa p;u bruk etcwr gS fd fudV ls lacaf/kr 

vkcknh vkSj HkkSxksfyd forj.k ds chp vR;f/kd fHkUu ,yhy vkòfÙk;ksa dks mRiUu dj lds tks rVLFk iSVuZ 

ls –<+rk ls fopyu djrs gSaA lcls cM+s HkkSxksfyd iSekuksa ij] ge iwNrs gSa% egk}hih; lewgksa ds chp ,yhy 

vkòfÙk HksnHkko dks pykus esa p;u fdruk çHkkoh jgk gSA 

ek/; ds Qyu ds :i esa tula[;k ds chp vR;f/kd ckjackjrk varj 

;g ns[krs gq, fd HapMap lewgksa ds chp mPp FST okys SNPs dk i;kZIr va'k p;u dk y{; gks 

ldrk gS] geus vxyh ckj HGDP esa mPp&FST SNPs ds HkkSxksfyd forj.k dh tkap dhA LFkkuh; vuqdwyu 
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ds ladsrksa ds fy,] geus ,l,uih ds mnkgj.kksa dh [kkst dh] ftudh vkcknh ds tksM+s esa vR;f/kd fopyu 

okys ,yhy vkòfÙk;ksa gSa tks fd ,Q,lVh ds vuqlkj fudVrk ls lacaf/kr gSaA /;ku nsa fd tula[;k dh ,d 

tksM+h ds chp FST tksM+s dks vyx djus okyh HkkSxksfyd nwjh ds fy, ,d mfpr ç‚Dlh gS [43,44]A cs'kd] 

,pthMhih MsVk esa ,Q,lVh dk v/;;u djus dh ,d laHkkfor psrkouh ;g gS fd byqfeuk VSx ,l,uih 

iSuy esa lHkh ,l,uih dk dsoy ,d lclsV gksrk gS] vkSj p;fur lkbVksa dks 'kkfey ugha fd;k tk ldrk 

gSA gkyk¡fd] Lohi dks ;g ns[krs gq, fd HapMap lewgksa ds chp mPp FST okys SNPs dk ,d cM+k va'k 

p;u dk y{; gks ldrk gS] geus vxyh ckj HGDP esa mPp&FST SNPs ds HkkSxksfyd forj.k dh tkap 

dhA LFkkuh; vuqdwyu ds ladsrksa ds fy,] geus ,l,uih ds mnkgj.kksa dh [kkst dh] ftudh vkcknh ds tksM+s 

esa vR;f/kd fopyu okys ,yhy vkof̀Ùk;ksa gSa tks fd ,Q,lVh ds vuqlkj fudVrk ls lacaf/kr gSaA /;ku nsa 

fd tula[;k dh ,d tksM+h ds chp FST tksM+s dks vyx djus okyh HkkSxksfyd nwjh ds fy, ,d mfpr 

ç‚Dlh gS [43,44]A cs'kd] ,pthMhih MsVk esa ,Q,lVh dk v/;;u djus dh ,d laHkkfor psrkouh ;g gS fd 

byqfeuk VSx ,l,uih iSuy esa lHkh ,l,uih dk dsoy ,d lclsV gksrk gS] vkSj p;fur lkbVksa dks 'kkfey 

ugha fd;k tk ldrk gSA gkyk¡fd] Lohi djuk pkfg,A 

mPp dk HkkSxksfyd forj.k 

LFkkfud :i ls p;fur yksdh ds HkkSxksfyd iSVuZ dh vkSj tkap djus ds fy,] geus vxyh ckj 

,l,uih ds oSf'od forj.k ij /;ku dsafær fd;k tks vkcknh ds fo'ks"k tksM+s ds chp vR;f/kd varj fn[kkrs 

gSaA fuEufyf[kr ppkZ esa] ge rhu ,pthMhih vkcknh% ;ks:ck] Ýsap vkSj gku phuh ds chp vR;f/kd tksM+hnkj 

,Q,lVh okys ,l,uih ij /;ku dsafær djrs gSaA bu rhu vkcknh dks blfy, pquk x;k D;ksafd os HkkSxksfyd 

:i ls cgqr nwj gSa vkSj bl ckr ds çek.k gSa fd buesa ls çR;sd lewg ds chp dbZ pje ,Q,lVh ewY;ksa ds 

fy, p;u ftEesnkj gS ¼fp= 1½A vfrfjä rqyuk ds ifj.kke ikB S1 esa vuqiwjd fp= 10 vkSj 11 esa fn[kk, 

x, gSaA etcwr p;u ds rgr] tksM+hnkj rqyukvksa esa ik, x, p;fur ,yhy dk HkkSxksfyd forj.k ,d LFkku 

ls nwljs LFkku ij cgqr fHkUu gks ldrk gSA mnkgj.k ds fy,] ,d p;fur ,yhy tks ;ks:ck vkSj gku nksuksa 

ls Ýsap dks –<+rk ls vyx djrk gS] iwjs ;wjksi esa ;k ;wjksi esa mPp vkof̀Ùk ij vkSj dgha vkSj vuqifLFkr gks 

ldrk gS] ;k p;ukRed ncko dh HkkSxksfyd ç—fr ds vuqlkj fdlh vU; forj.k dk ikyu dj ldrk gSA 

gkyk¡fd] ge ns[krs gSa fd bu p;fur :i ls p;fur ,yhy ds oSf'od HkkSxksfyd forj.k cM+s iSekus 

ij ;ks:ck] Ýsap vkSj gku ¼fp= 3½ esa mudh vkòfÙk;ksa }kjk fu/kkZfjr fd, tkrs gSaA oSf'od forj.k rhu çeq[k 

HkkSxksfyd iSVuZ esa vkrs gSa ftUgsa ge Øe'k% xSj&vÝhdh Lohi] if'pe ;wjsf'k;u Lohi vkSj iwohZ ,f'k;kbZ Lohi 

ds :i esa O;k[;k djrs gSaA bu rhu iSVuZ dh lhek,a ;k–fPNd ekbØkslsVsykbV~l ;k ,l,uih [38,40] ls 

vuqekfur rVLFk tula[;k lajpuk ds lkFk vR;f/kd leorhZ gSaA ;g KITLG, SLC24A5 vkSj EDAR tSls 

yksdh ds fy, Hkh ekeyk gS] tgka thu ds p;u ds y{; gksus ds fy, ,d etcwr tSfod ekeyk gSA blds 

vykok] ;s iSVuZ mPp&,Q,lVh ,l,uih dh igpku djus ds fy, mi;ksx dh tkus okyh vkcknh dh ilan 

ds fy, etcwr gSa% mnkgj.k ds fy,] eaMsudk] cywph vkSj ;kdwr ds chp mPp ,Q,lVh okys ,l,uih ds 

fy, cgqr leku ifj.kke çkIr gksrs gSa ¼ikB ,l 1 esa iwjd fp=k 14½A 

igyk iSVuZ] ^^xSj&vÝhdh Lohi**] dsvkbZVh fyxSaM thu ¼dsvkbZVh,yth½ ¼fp=k 4,] ch½ ds ikl ,d 

>kMw }kjk mnkgj.k fn;k x;k gSA ;g igys crk;k x;k gS fd HapMap ;wjksih; vkSj iwohZ ,f'k;kbZ yksxksa us 

KITLG {ks= esa ,d ,sls laLdj.k ij ,d p;ukRed Lohi fd;k gS tks gYdh Ropk jatdrk dh vksj tkrk gS 

[20]A ,pthMhih esa gSIyksVkbi iSVuZ ls ladsr feyrk gS fd yxHkx lHkh xSj&vÝhdh vkcknh ¼fp=k 4 ,½ esa 

,d ,dy gSIyksVkbi yxHkx fu/kkZj.k ds fy, cg x;k gSA vf/kd vke rkSj ij] ,l,uih esa tks ,pthMhih 

;ks:ck dks gku vkSj Ýsap ¼fp=k 3,] ch½ nksuksa ls vyx djrk gS] ge ns[krs gSa fd vke rkSj ij lHkh 

,pthMhih vÝhfd;ksa esa ,d ,yhy nqyZHk ;k vuqifLFkr gS] vkSj ;wjsf'k;k] vesfjdk esa leku :i ls mPp 

vkòfÙk ij gSA vkSj vkerkSj ij vksf'kfu;kA ;g iSVuZ ;k rks lHkh ,pthMhih vÝhdh vkcknh esa Lohi ds 
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lkFk] ;k xSj&vÝhdh Lohi ds lkFk laxr gks ldrk gS tks vesfjdk ds mifuos'khdj.k dh iwoZ&rkjh[k 15 

dsokbZ, [6] gSA tSlk fd uhps crk;k x;k gS] ,slk yxrk gS fd okLro esa buesa ls vf/kdrj flXuy 

xSj&vÝhdh Lohi ds dkj.k dsvkbZVh,yth dh rjg gSaA 

nwljk iSVuZ] ^^osLV ;wjsf'k;u Lohi^^ SLC24A5 thu ¼fp=k 4lh] Mh½ esa ,d xSj&lekukFkhZ ,l,uih 

}kjk lfp= gSA bl ,l,uih esa O;qRiUu ,yhy Hkh gYds Ropk ds jax [15,63] ds lkFk –<+rk ls tqM+k gqvk gS 

vkSj gSi eSi ;wjksih; [15,17,35]] vkSj e/; iwoZ vkSj nf{k.k ,f'k;k ¼fp=k 4lh½ esa p;u ds Li"V ladsr gSaA 

O;qRiUu ,yhy ;w,l&uewuk dh xbZ Hkkjrh; vkcknh [64] esa Hkh mPp vkòfÙk ij gS] bl fopkj dk leFkZu 

djrs gq, fd uewuk dh xbZ Hkkjrh; vkcknh if'peh ;wjsf'k;u ,pthMhih vkcknh ds lkFk&lkFk rVLFk 

,l,uih [65] ds leku gks ldrh gSA O;qRiUu ,yhy fgeky; ds if'pe esa vf/kdka'k ,pthMhih ;wjsf'k;u 

vkcknh esa] vkSj nqfu;k esa dgha vkSj de vkòfÙk ij fu/kkZj.k ds djhc gSA vke rkSj ij] ,yhy tks gku vkSj 

;ks:ck ¼fp=k 3Mh½ nksuksa ls Ýsap dks –<+rk ls vyx djrs gSa] vkerkSj ij iwjs ;wjksi] e/; iwoZ vkSj nf{k.k 

,f'k;k esa mPp vko`fÙk ij ekStwn gksrs gSa ¼;gka ^if'pe ;wjsf'k;k* ds :i esa ifjHkkf"kr ,d {ks=½] vkSj de 

vkòfÙk ij dgha vkSjA if'peh ;wjsf'k;u vkcknh esa lk>k djus dk ;g iSVuZ ;k–fPNd ekdZjksa dh fVIif.k;ksa 

ds vuq:i gS] tks n'kkZrk gS fd if'pe ;wjsf'k;k esa vkcknh nqfu;k Hkj dh tula[;k lajpuk [40] ds dqN 

fo'ys"k.kksa esa ,d ,dy DyLVj cukrh gSA nks e/; ,f'k;kbZ vkcknh] mbxqj vkSj gtkjk esa mPp&,Q,lVh 

,l,uih ij ,yhy vko`fÙk;ka] if'pe ;wjsf'k;k vkSj iwohZ ,f'k;k ds chp e/;orhZ gksrh gSa] bl voyksdu ds 

vuq:i fd bu vkcknh esa if'pe ;wjsf'k;k vkSj iwohZ ,f'k;k ds chp gky gh esa fefJr oa'k gS [38, 40, 66]A 

var esa] ^^iwohZ ,f'k;kbZ Lohi** iSVuZ dks ,l,uih }kjk ifjHkkf"kr fd;k x;k gS tks gku dks Ýsap vkSj 

;ks:ck ls vyx djrk gS ¼fp= 3bZ] ,Q½A ,d mnkgj.k MC1R thu [67] esa ,d xSj&lekukFkhZ SNP }kjk 

çnku fd;k x;k gS] ftlds fy, O;qRiUu ,yhy iwohZ ,f'k;kbZ vkSj vesfjdh vkcknh esa mPp vkof̀Ùk ij gS] 

vkSj oLrqr% dgha vkSj vuqifLFkr gS ¼fp= 4E] F½A MC1R Ropk vkSj ckyksa ds jax esa ,d egRoiw.kZ Hkwfedk 

fuHkkrk gS] gkykafd MC1R esa bl çdkj dk dk;kZRed çHkko & ;fn dksbZ gks & vKkr gS [68]A bZMh,vkj thu 

esa ,d xSj&lekukFkhZ ,l,uih tks ckyksa ds vkdkfjdh dks çHkkfor djrk gS] ,d cgqr gh leku HkkSxksfyd 

iSVuZ fn[kkrk gS [35]A ;g fnypLi gS fd gkykafd if'peh ;wjsf'k;kbZ vkSj iwohZ ,f'k;kbZ nksuksa gh gYdh Ropk 

jatdrk dh vksj fodflr gq, gSa] mUgksaus cM+s iSekus ij Lora= thuksa ds lsV ds ek/;e ls ,slk fd;k gS [18]A 

blls irk pyrk gS fd b"V mRifjorZu nks {ks=ksa ds chp Lora= :i ls ugha QSys gSaA 

gki eSi vkcknh esa mPp& ,Q,lVh ,l,uih 

pwafd ;ks:ck] Ýsap vkSj gku esa mPp&,Q,lVh ,l,uih dh ,yhy ¶jhDosalh iwjs ,pthMhih esa 

mudh vkòfÙk;ksa dh vR;f/kd Hkfo";ok.kh djrh gS] blfy, geus vxyh ckj HapMap MsVk dh vksj #[k 

fd;k & ftlesa ,l,uih ?kuRo cgqr vf/kd gS & bu mEehnokj Lohiksa dh vkSj tkap djus ds fy,A bl 

fo'ys"k.k ds fy,] geus Perlegen Type A SNPs dk mi;ksx fd;k tks HapMap [36] esa thuksVkbi fd, 

x, FksA bu 900]000 ,l,uih dh igpku ,d leku cgqtkrh; iSuy esa 10% thukse dh LØhfuax }kjk dh 

xbZ ¼ns[ksa fof/k;k¡½A fp=k 5 ,l,uih ds fy, O;qRiUu ,yhy vko`fÙk;ksa dks HapMap vkcknh ds çR;sd tksM+s 

ds chp vR;f/kd ,yhy vkof̀Ùk varj ds lkFk Iy‚V djrk gSA iw.kZ HapMap MsVk ds ifj.kke leku gSa ¼iwjd 

rkfydk 3 vkSj vkadM+s 17–20 vkSj ikB S1 esa½A 

fp= 5 ls dbZ fnypLi fcanq lkeus vkrs gSaA lcls igys] 80% ls vf/kd mPp&,Q,lVh ,l,uih 

;ks:ck&iwohZ ,f'k;k dh rqyuk esa gksrs gSaA mPp&,Q,lVh ,l,uih ds ,d lkFk DyLVfjax ds ckn] tks 

dldj tqM+s gq, gSa] ge fQj ls ,d leku ifj.kke ij igqaprs gSa: 76 thuksfed {ks= gSa ftuesa de ls de 

,d ,l,uih esa ,yhy vkòfÙk varj gSA  
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nwljk] O;qRiUu ,yhy ;ks:ck [36] dh rqyuk esa ;wjksih; ;k iwohZ ,f'k;kbZ yksxksa esa yxHkx ges'kk 

mPp vko`fÙk ij gksrk gSA bldk rkRi;Z ;g gS fd T;knkrj ekeyksa esa xSj&vÝhdh vkcknh esa >kMw yx jgs 

gSaA ;ks:ck esa mPp ,Q,lVh ,l,uih ds 10% ls de ij O;qRiUu ,yhy lcls vke gSA ;ks:ck esa >kMw ds 

bu dqN laHkkfor mnkgj.kksa esa ls] dbZ xSj&vÝhdh Lohiksa esa iSrd̀ ;qXeksa dh fgpfdpkgV ds dkj.k çrhr 

gksrs gSa ¼ikB S1 esa iwjd fp= 21½A blds vykok] fleqys'ku ls irk pyrk gS fd Hkys gh ;ks:ck esa vf/kdka'k 

p;u LFkk;h fHkUurk ij dke djrs gksa] fQj Hkh gekjs ikl lHkh etcwr YRI Lohiksa esa ls yxHkx vk/ks dk 

irk yxkus dh 'kfä gksxh ¼ikB S1 esa vuqiwjd fp= 16½A iwohZ ,f'k;kbZ yksxksa esa rVLFk ,yhy ds etcwr 

cgko ds dkj.k iwohZ ,f'k;kbZ iwokZxzg gksus dh laHkkouk ugha gS [71] D;ksafd vU; vkcknh ¼fp=k 1½ dh rjg 

iwohZ ,f'k;kbZ yksxksa esa thfud ,l,uih dk lao/kZu de ls de mruk gh etcwr gSA rhljk] ;ks:ck esa de 

vkòfÙk ij vkSj iwohZ ,f'k;kbZ yksxksa esa mPp vko`fÙk ij O;qRiUu ,yhy ds chp] ge ikrs gSa fd 

vfuok;Z :i ls ;s lHkh ,yhy ;wjksih; yksxksa esa e/;orhZ vkòfÙk ij gSa ¼fp= 5,] ikB S1 esa 

vuqiwjd fp= 11½A geus ;g Hkh ns[kk fd bu ,l,uih esa ls vf/kdka'k ds fy,] vesfjdk esa ,yhy vkof̀Ùk;ksa 

gku vkòfÙk;ksa ds leku gSa] ;g lq>ko nsrs gq, fd T;knkrj ekeyksa esa ;s ,yhy yxHkx 15]000 lky igys 

vesfjdk ds mifuos'khdj.k ls igys gh mPp vkòfÙk ij Fks ¼iwjd fp=k 11 ikB S1 esa½A lkFk esa] ckn dh 

fVIif.k;ksa ls irk pyrk gS fd 'kk;n iwohZ ,f'k;kbZ >kMw vis{kk—r iqjkus gSaA bl fopkj dh vkSj tkap djus 

ds fy,] geus ns[kk fd D;k iwohZ ,f'k;k esa mPp&vko`fÙk okys mPp&,Q,lVh ,l,uih –<+rk ls de 

fofo/krk okys {ks=ksa ls f?kjs gSa] tSlk fd gky gh esa iw.kZ fd, x, Lohi ds fy, visf{kr gksxkA XP-EHH eki 

¼Ø‚l&i‚iqys'ku ,DlVsaMsM gSIyksVkbi gksekstk;xksflVh½ [35] dk mi;ksx djrs gq,] ge ikrs gSa fd 

mPp&,Q,lVh ,l,uih ;k–fPNd fu;a=.k ,l,uih dh rqyuk esa de ifjorZu'khyrk ds {ks=ksa esa >wB cksyrs 

gSaA gkyk¡fd] XP-EHH esa cnyko vis{kk—r NksVk gS] vkSj udyh MsVk dh rqyuk esa cgqr de gS ftlesa u, 

mRifjorZu 1% ds p;u xq.kkad ds lkFk Lohi djrs gSa ¼ikB S1 esa rjhds vkSj vuqiwjd vkadM+s 22 vkSj 23 

ns[ksa½A ¼ysfdu /;ku nsa fd LFkk;h fHkUurk ij etcwr p;u Hkh vis{kk—r ekewyh XP&EHH ladsr mRiUu 

djsxk [60]½A 

var esa] ;g gM+rkyh gS fd thukse esa fdrus ,l,uih esa vkcknh ds chp vR;f/kd ,yhy vkof̀Ùk 

varj gSA mnkgj.k ds fy,] iwjs pj.k II HapMap esa dsoy 13 xSj&lekukFkhZ SNPs gSa ftudh vkof̀Ùk varj gSA 

;ks:ck vkSj iwohZ ,f'k;kbZ yksxksa ds chp 90% ¼ikB S1 esa vuqiwjd rkfydk 5½A ;ks:ck esa fo'ks"k :i ls dqN 

fu/kkZj.k ?kVuk,a gSa% O;qRiUu ,yhy ;ks:ck esa bu 13 xSj&lekukFkhZ ,l,uih esa ls dsoy ,d esa mPp vkof̀Ùk 

ij gSA ;s la[;k laHkor% bl rjg ds pje vkòfÙk varj okys thukse esa lHkh xSj&lekukFkhZ ,l,uih ds ,d 

egRoiw.kZ va'k dk çfrfuf/kRo djrh gSA 

p;fur çdkj ds HkkSxksfyd iSVuZ 

euq";ksa vkSj vU; çtkfr;ksa ds gky ds v/;;uksa ls irk pyk gS fd vkcknh vis{kk—r dqN LFkkuksa 

[20,22,49] esa cM+s vkof̀Ùk ifjorZuksa }kjk LFkkuh; p;u nckoksa ds vuqdwy gks ldrh gSA tc p;u fojks/kh 

gksrk gS & ;kuh] vyx&vyx okrkoj.k esa vyx&vyx ,yhy ilan fd, tkrs gSa] tSlk fd Ropk jatdrk 

ds fy, ns[kk tkrk gS & rc etcwr p;u ls vkcknh ds chp cM+s ,yhy vkof̀Ùk varj mRiUu gksuk pkfg,A 

gkykafd] gekjs MsVk ls irk pyrk gS fd mPpre& ,Q,lVh ,l,uih ds HkkSxksfyd forj.k Hkh ,sls iSVuZ dk 

ikyu djrs gSa tks rVLFk fHkUurk ls vuqekfur gSaA laiw.kZ ,pthMhih MsVk lsV esa ,l,uih dk dksbZ mnkgj.k 

ugha gS ftlesa fudV ls lacaf/kr vkcknh ds chp cgqr pje ,yhy vkòfÙk varj gS] vkSj tula[;k tksM+s ds 

chp ,yhy vkof̀Ùk HksnHkko ds lcls cM+s ewY;ksa dk forj.k lVhd :i ls vkSlr ,Q,lVh ¼fp=k 2½ }kjk 

Hkfo";ok.kh dh tkrh gSA blh rjg] oSf'od Lrj ij] ;ks:ck] Ýsap vkSj gku ds chp ;k eaMsUdk] cywph vkSj 

;kdwr ds chp mPp ,Q,lVh okys ,yhYl ds HkkSxksfyd forj.k] mu rhu vkcknh esa mudh vkof̀Ùk;ksa ds 

vk/kkj ij vuqekfur iSVuZ esa vkrs gSaA ,slk D;ksa gS\ lcls igys] ;g laHkkouk gS fd i;kZoj.kh; ncko vDlj 
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HkkSxksfyd nwjh ds lkFk lqpk: :i ls fHkUu gksrs gSa] vkSj bruh fudVrk ls lacaf/kr vkcknh vkerkSj ij 

leku nckoksa dk vuqHko djsxhA fQj Hkh] ,sls ekeys gksus pkfg, ftuesa fudV laca/kh vkcknh ds tksM+s vkgkj] 

tyok;q] jksxtudksa ;k vU; dkjdksa [23,24,52] esa varj ds dkj.k rhoz :i ls fHkUu p;ukRed nckoksa dk 

lkeuk djrs gSaA blh rjg] gkykafd vkcknh ds ,sls lewg gksus pkfg, tks fudV ls lacaf/kr u gksus ds 

ckotwn fo'ks"k p;ukRed ncko lk>k djrs gSa] MsVk blds Li"V mnkgj.k çnku ugha djrs gSaA mnkgj.k ds 

fy,] ;kn j[ksa fd ;wjsf'k;k ds Hkhrj] Ropk jatdrk LFkku SLC24A5 dk HkkSxksfyd forj.k v{kka'k ;k ds 

ctk; rVLFk ekdZjksa ls vuqekfur tula[;k lajpuk ls lger gSA 

tyok;q  

blfy, gekjs ifj.kke crkrs gSa fd iSr̀d laca/kksa vkSj vkcknh ds chp çokl nj ls LFkkuh; vuqdwyu 

dldj foo'k gSA ,slk yxrk gS fd euq";ksa esa p;u vke rkSj ij i;kZIr :i ls fHkUu ugha gksrk gS] tks 

tula[;k tksM+s ds chp vyx&vyx yksdh esa cM+h vkof̀Ùk varj mRiUu djrk gS tks ;k rks gky gh esa vyx 

gks x, gSa] ;k fu;fer :i ls çokfl;ksa dk vknku&çnku djrs gSa [53,54]A blds vykok] vkcknh cgqr 

vf/kd eksckby gks ldrh gS] ;k mudh igpku cgqr rjy gks ldrh gS] dbZ gtkj o"kksaZ esa yxkrkj LFkkuh; 

ncko dk vuqHko djus ds fy, tks cM+s ,yhy vkòfÙk ifjorZuksa ds fy, vko';d gks ldrs gSaA 

gkykafd blds foijhr] ,slk yxrk gS fd p;fur ,yhy O;kid HkkSxksfyd {ks=ksa ds chp çHkkoh <ax 

ls ugha QSy ldrs gSa ¼fp= 3 ns[ksa] ikB S1 esa vuqiwjd fp= 15 vkSj [21]½A  

D;ksafd vkcknh vkerkSj ij leku p;u nckoksa ds fy, lekukarj mRifjorZu [18,23,25] ds ctk; 

{ks=ksa ds chp çokfl;ksa ds çlkj [72,73] ds vuqdwy gksrh gSA 

lkjka'k esa] ge çLrko djrs gSa fd ilanhnk osfj,aV ds HkkSxksfyd forj.k ds lcls etcwr fu/kkZjd 

og le; gks ldrs gSa tc os igyh ckj e/;orhZ vkòfÙk;ksa vkSj tula[;k vkanksyuksa vkSj lhek foLrkj] 

tula[;k foHkktu vkSj çokfl;ksa ds vknku&çnku ds ckn ds bfrgkl esa QSy x,A gekjk lq>ko gS fd 

O;kid :i ls xSj&vÝhdh vkcknh ¼tSls KITLG E;wVs'ku½ esa forfjr fd, tkus okys osfj,aV vkerkSj ij 

vÝhdk ls ckgj çokl ds rqjar ckn e/;orhZ vko`fÙk;ksa rd igqap x,] vkSj ckn esa vkcknh ds foLrkj ds :i 

esa nqfu;k Hkj esa QSy x,A nwljs pje ij] ge lq>ko nsrs gSa fd LFkkuh;] –<+rk ls uSnkfud iSVuZ ¼tSlk fd 

;wjksi esa ySDVst vkSj Vksy&tSls fjlsIVj 6 [62] esa ns[kk x;k gS½ vkerkSj ij ladsr ns ldrk gS fd ;s ,yhy 

rqyukRed :i ls gky gh esa e/;orhZ vkof̀Ùk esa QSy x, gSaA bu ifjdYiukvksa dks Hkfo"; ds v/;;uksa }kjk 

ijh{k.k djus dh vko';drk gksxhA euq"; us miU;kl p;u ds ncko dk vuqHko fd;k D;ksafd mUgksaus 

vÝhdk NksM+ fn;kA 

geus ;ks:ck dh rqyuk esa HapMap;wjksih; vkSj iwohZ ,f'k;kbZ yksxksa esa vf/kd mPp&vkof̀Ùk okys 

mPp&FST SNPs ns[ks] tks gky gh esa iw.kZ Lohi ds fy, thukse&okbM LdSu ds vuq:i Fks] ftlesa ;ks:ck 

[35] esa dqN lEeksgd ladsr feysA ,d ç'kaluh; O;k[;k ;g gS fd euq";ksa us dbZ miU;kl p;ukRed nckoksa 

dk vuqHko fd;k D;ksafd os vÝhdk ls u, vkoklksa vkSj dwyj esa QSy x, Fks fp= 7- p;u dh rkdr ds ,d 

lekjksg ds :i esa p;fur ,yhy dh vkSlr ,yhy vkòfÙk ç{ksioØA js[kk,a dksMksfeusaV ,yhYl ds ek/; 

ç{ksioØ dh lkft'k jprh gSa] tks vko`fÙk 1 ¾ 2N ls le; 0 ij 'kq: gksrh gS] ,yhYl ij l'krZ 4000 

ihf<+;ksa ds Hkhrj [kks ugha tkrh gSA dkslh [7] esa ';ks:ck' ds çHkkoh tula[;k vkdkj ls esy [kkus ds fy, 

pqus x, 24]000 ds çHkkoh tula[;k vkdkj ds rgr fleqys'ku dk çn'kZu fd;k x;kA çfr 

dqN lanHkZ çnku djrs gSa] 'kh"kZ ij fLFkr ckj HapMap ;wjksih; vkSj ,f'k;kbZ] vkSj HapMap vÝhdh 

vkSj xSj&vÝhfd;ks a ds dkslh e‚My [7] ds fopyu le; dks bafxr djrs gSa] gkykafd ;g /;ku fn;k tkuk 

pkfg, fd okLrfod foHkktu esa dkQh vfuf'prrk gS ckjA dks"Bdksa esa la[;k,¡ çfr ih<+h 20 o"kZ ekudj o"kksaZ 

esa le; n'kkZrh gSaA 
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lkexzh vkSj rjhds ,pthMhih MsVk 

,pthMhih esa 1048 O;fä 'kkfey gSa] ftuesa ls dqN igys lacaf/kr ik, x, Fks [84]A bl isij esa 

fo'ys"k.k ds fy, geus byqfeuk ds "HumanHap650Y" IysVQ‚eZ [38] ij igys ls thuksVkbi fd, x, 938 

^^vlacaf/kr** O;fä;ksa ds lsV dk bLrseky fd;kA 

bl IysVQ‚eZ }kjk thuksVkbi fd, x, SNPs dks lHkh HapMap vkcknh [85] esa çHkkoh 

thukse&okbM SNP VSfxax çnku djus ds fy, pquk x;k FkkA MsVk dh lQkbZ vkSj HGDP MsVk esa gsjQsj 

PLINK [86] esa fd;k x;k FkkA geus 74 ,l,uih dks ckgj dj fn;k tks iwjs ,pthMhih iSuy esa eksukseksfQZd 

Fks] vkSj 177 ,l,uih tks 5% ls vf/kd thuksVkbi xk;c FksA gkMhZ&osucxZ bfDofyfcz;e ¼HWE½ ds mYya?ku 

dk ijh{k.k djus ds fy, geus vkcknh ds rhu lewgksa ¼iwohZ ,f'k;k] ;wjksi] caVw vÝhdk½ ls O;fä;ksa ds rhu 

cM+s lewgksa dk fuekZ.k fd;k] ftudh tula[;k lajpuk vis{kk—r de gS] vkSj çR;sd SNP ds fy, HWE ds 

fy, ,d ijh{k.k fd;kA çR;sd cM+s lewg [86,87]A 1808 ,l,uih dks rhu lewgksa esa ls de ls de nks esa 

pv0:05 dVv‚Q ij ,pMCY;wbZ ijh{k.k esa foQy gksus ds fy, gVk fn;k x;k Fkk ¼vkSj çR;sd lewg esa foQy 

gksus okys ikap ls vf/kd ekewyh ,yhy fxurh gS½A geus dqy 2055 ,l,uih dks ckgj dj fn;kA ge /;ku 

nsa fd HWE& mYya?ku djus okys SNPs esa ls fdlh us Hkh tksM+hnkj tula[;k vkòfÙk varj dks fp= 2 ;k 3 

esa ;ksxnku djus ds fy, i;kZIr :i ls ugha fn[kk;kA gedqy 640]698 v‚Vkslksey ,l,uih dk fo'ys"k.k 

fd;kA 
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