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ನಮ� �ೕಹ� ಸು�ರು ನೂರು ���ಯ� �ೕವ�ೕಶಗ�ಂದ 

�ಡಲ���ದು� ಪ���ಂದು �ೕವ�ೕಶದಲೂ� 46 ವಣ�ತಂತುಗಳ�� ನಮ� 

�ೕಹದ ರಚ� ಮತು� �ಯ��� �ೕ�ದ ���ಯು ಒಳ�ಂ��. 

ಇ�ಗಳ�� 23 ವಣ�ತಂತುಗಳನು� �� ತಂ��ಂದ �� ���ಂದ 

ಸ�ನ�� ಪ��ರು��ೕ�.

ಸುಲಭ�� �ೕ���ದ� ವಣ�ತಂತುಗಳನು� �ಸ�ಕಗ�� 
�ೕ�ಸಬಹುದು. ಪ���ಂದು �ಟವನು� �ೕ� ಗ�ಂದು 
���ದ�, ಈ �ಟಗಳನು� A,T,G,C ಎಂಬ �ಎ�ಎ (DNA) 
ಯ �ಲ�ಕರ� ಗಳನು� ಬಳ� ಬ�ಯ���. �ೕ� ಗ�  
��ನ��� ���ೕ� ಉ��ದ�� ಅಥ� ��ಮುಖ� 
�ಲಸಗ�� �ೕ�ದ ���ಯನು� (genetic code) 
�ಂ�ರುತ��. ���ೕ ಈ �ಸ�ಕಗ� ಹಲ�ರು �� 
�ಟಗಳನು� �ಂ��.

ಎ��ೕ� (exome) ಎಂದ� ನಮ� �ೕಹದ ಎ�� ರಚ� 
�ಗೂ �ಯ�ಗ�� ಬಳ��ಳ���ವ ���ಗಳ ಒಟು� 
ಸಂಗ�ಹ�ಂದು ��ಸಬಹುದು. ಇದು ಸು�ರು 19,300 ರ�� 
�ೕ� ಗಳ ಮುಖ� �ಗಗಳನು� (coding sequence) 
ಒಳ�ಂ�ದು�,  ನಮ� �ೕವ �ೕಶಗಳ ಒಂದ�ಂದ ಎರಡು 
�ೕಕ�ದ��ೕ ��� (1-2% of genetic information) 
ಯನು� ��ರುತ��.

ಈಗ �ೕ�ೕ ಊ��: ಈ �ಸ�ಕದ �ಟಗಳ ಅಕರ� ಗ� ಅದಲು 
ಬದ�ದ� ಅಥ� ���ದ� ಏ�ಗಬಹು�ಂದು. ಇಂಥ 
ಬದ�ವ�ಗಳನು� �ನ�� (variant) ಅಥ� ರೂ�ಂತರ 
(mutation) ಎಂದು ಕ�ಯ��ತ��. ಈ ಬದ�ವ�ಗ�ಂದ 
ಸು�ರು �ೕಕ� 85 ರ�� �ರಳ ���� ���ಗಳನು� 
ಅ�ೖ���ಳ�ಬಹುದು. �ಗಂತ ಇ�ಗ� ಪ���ಬ� 
ಮನುಷ�ರೂ ಒಬ��ಂ�ಬ�ರು �ನ���ರು�ದ�� 
�ರಣ��ರಬಹುದು ಮತು� ಪ���ಂದು ಬದ�ವ�ಯು 
���ರಕ��ರ�ೕ�ಂ�ೕನೂ ಇಲ�.

ಇ��ೕ�ನ �ನಗಳ�� ಬಹಳ ��ನ��� 
ಉಪ�ೕ�ಸಲ�ಡುವ ಒಂದು �ೖದ��ೕಯ 
ಪ�ೕ� � ಇ��ದು�, ಹಲ� ಮಹತ�ರ 
ಸಂ�ೕಧ�ಗ�ಂದ ಇದು ಉತ�ನ����. 
�ಮ� �ೖದ�ರು ಈ ಒಂ�ೕ ಪ�ೕ��� ಂದ 
���ರು ���� ���ಗಳನು� ಪ�� 
ಹಚು�ವ �ಧನ�ದು. �ೖದ�ರು �ಮ��� 
ಅಥ� �ಮ� ಮ��ನ�� ಬು���ಂದ��, 
ಅಂಗ�ಕಲ�, ನರ�ೕಷ, ಅಂ�ಂಗಗಳ 
ನೂ�ನ� (ಹೃದಯ, ಮೂ�, ಮೂತ��ೕಶ, 
ಕರ� ಇ���), ��ನ�� ಸಂಬಂ� 
ಲಕಣ� ಗ���ಗ ಈ ಪ�ೕ�ಯ� ನು� ಸಲ� 
�ಡಬಹುದು. �ೕಗ ��ನ�� ��ಷ �ಕರ 
ಸ���ೕಶಗ���ಗಲೂ ಇದು ಬಹಳ�� 
ಉಪ���ದ �ಧನ�ಗಬಲ�ದು. �ೕ� 
�ೕ� �ಸ�ಕಗಳ ಒಟು� 19,300 �ಟಗಳನು� 
ಒಂ�ೕ ಪ�ಯತ��ಂದ �ಲಂಕಷ�� 
�ೕಡಬಲ� ಪ�ೕ��� ೕ ಎ��ೕ� 
�ೕ����ಂ� (exome sequencing). 
ಹಲ�ರು ಪ��ೕ�ಲಯಗ� ಈ 
ಪ�ೕ�ಯ�  ಸಂ��ಪ� �ದ� (5000 - 8000 
�ೕ� ಗಳನು� �ೕಂ��ೕಕ��ದ) ಯನು� 
ಉಪ�ೕ�ಸು��ದ�ರೂ, ನಮ� ���ನ ಆ�� 
�ಣ� ಪ��ಣದ ಎ��ೕ� �ೕ����ಂ�.

ಇದು ಇ��ೕ�ನ ತಂತ��� ನದ��ದ 
�ಳವ��ಗ�ಂದ ಜನರ �ೖ�ಟ�ವ ದರದ�� 
ಲ�ಸು��ರುವ ಉಪಯುಕ� �ೖದ��ೕಯ 
�ಧನ� �ದು.
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ಧ�ತ�ಕ ಫ��ಂಶ (Positive result): �ಮ� 
�ಟುಂಬದ ಅಥ� �ೕ�ಯ ಲಕಣ� ಗ�� 
�ರಣ��ರುವ ���ಯ ಪ�����ದು. 
ಗಮ��, �ಲ� ���� ���ಗ�� ���� 
ಇಲ��ಯೂ ಇರಬಹುದು.

ಋ�ತ�ಕ ಫ��ಂಶ (Negative result): 
���� �ರಣ� ಪ���ಗ�ೕ ಇರು�ದು. �ಮ� 
�ೖದ�ರು ಮುಂ�ನ ಪ�ೕ�ಗ� � �� ನ�ಯನು� 
ಸೂ�ಸಬಹುದು.

ಅ���ಷ� ಫ��ಂಶ (Inconclusive result): 
ಈ ಪ�ೕ�ಯ� ು �ಮ��� �ನ�� (variant) ಗಳನು� 
�ರು��ದರೂ, �ನ��ಗೂ �ಮ� ���ಗೂ 
ಇರುವ ಸಂಬಂಧ� ಖ�ತ�� ��ಯ�ೕ 
ಇರುವಂತಹ ಸ���ೕಶ. ಇದು �ೖ�� �ಕ ���ಯ 
�ರ��ಂದಲೂ ಉಂ�ಗಬಹುದು. �ಮ� �ೖದ�ರು 
ಈ ಫ��ಂಶವನು� ಖ�ತಪ�ಸಲು ಅಥ� ತ�� 
�ಕಲು ಮುಂ�ನ ���ೕಷ�ಯನು� 
�ೖ�ಳ�ಬಹುದು.

��ಸಂ�ಕ �ೕಧ�ಗ� (Incidental findings): 
�ಲ��� �� ಊ�ಸದಂತಹ, ಆದ� 
�ೖದ��ೕಯ�� ಉಪಯುಕ��ದ ���ಯು ಈ 
ಪ�ೕ��� ಂದ �ರ�ಮ�ಬಹುದು. 
ಉ�ಹರ��, ಮ��ನ ಬು���ಂದ��ಯ 
�ರಣವನು� ��ಯಲು ಎ��ೕ� �ೕ����ಂ� 
ಪ�ೕ�ಯ� ನು� �ೖ�ಂ�ಗ, ��� 
ಸಂಭ�ಸಬಹು�ದ ಸ�ನದ ��ನ�� ಬ�� ��� 
�ಗಬಹುದು. ಆದ� �ೕ� ಈ ಬ�� ಮುಂ�ತ�� 
��ದು, ಸೂಕ� ಅನುಮ�ಯನು� �ಡದ �ನಹ ಈ 
ಫ��ಂಶಗಳನು� �ಮ� ಒದ�ಸ����ಲ�. ಈ 
�ೕ�ಯ ���ಗಳನು� �ೕ��ಗ, 
ಪ��ೕ�ಲಯ� ಈ ಪ�ೕ���  ���ನ ದರವನು� 
��ಸಬಹು���.

ಪ�ೕ�ಯ�  ನಂತರ: ಈ ಪ�ೕ�ಯ�  ಫ��ಂಶಗ� 
ಜನ��ನ��� ಅ�ೖ���ಳ�ಲು ��ಷ �ಕರ��ದು�, 
�ೖದ�ರ ಸ�ಯ ಅಗತ�. ��ನ��� ಈ ಪ�ೕ�ಯ�  
ಫ��ಂಶವನು� �ಮ� �ೖದ�ರ ಮೂಲಕ�ೕ �ಮ� 
ಒದ�ಸ��ತ��. ಇದರ�� �ಮ� �ೖದ�ರ ��ವ��ಯು 
ಮಹತ�ರ �ತ�ವನು� ವ�ಸುತ��. ಅವ�ೕ �ಮ� ಆ�ೖ�ಯ 
ಬ�� ಮುಂ�ನ ��ೕ�ಶನಗಳನು� �ೕಡಬಲ�ರು.

ಒ��� ಪತ�: ಈ ಪ�ೕ���  �ಮ�, �ತ�ವರ, ರಕ�ದ �ದ� 
�ೕಡುವ �ಟುಂಬದ ಸದಸ�ರ ��/ಅಥ� �ೖದ�ರ 
��ತ ಅನುಮ� ಅತ�ಗತ�.

ಒ���ೆ ಪತ�

ಎ�ೊ�ೕ� �ೕ�ೆ���ಂ� ಪ�ೕ�ೆ�ಂದ
ಏನನು� ��ೕ�ಸಬಹುದು?

ಪ�ೕ�ಯ�  ಮುನ�: ಇದು ಬಹಳ ��ಮುಖ���ದು�, ಈ 
ಪ�ೕ� � �ೖ���ವ ಮುನ� ಈ �ಳ�ನ ಕ�ಷ� 
���ಯನು� �ೕ� ಪ�ಯು�ದು ಅಗತ�.

�ೆ�ೆ��� ತ��ೊಂ��ೆ ಅಥ�ಾ �ೈದ��ೕಯ
ಸ�ಾ�ೋಚ�ೆ ಏ�ೆ ಅಗತ�?

�ೕಗ ಪ�� ಹಚು���ಯ �ಧ��: �ಲ��� �ಮ� 
�ೕಗ ಈ ಪ�ೕ��� ಂದ ಪ���ಗ�ರಬಹುದು.

ಈ ಪ�ೕ��� ಂದ �ಮ�/ಮ��ನ ಆ�ೖ�ಯ���ವ 
ಬದ�ವ�ಯ �ಧ��: ಇದು ಬಹಳ�� ಕ�� 
ಇರಬಹುದು.

ಈ ಪ�ೕ�ಯ�  ಫ��ಂಶ�ಂದ �ಮ�, �ಮ� 
�ಟುಂಬದ ಸದಸ�ರ �ೕ��ವ ಪ��ಮಗ�. ಈ 
ಪ�ೕ�ಯ� ನು� �ೖ�ಳ�ಲು, ಅ�ೖ�ಸಲು ತಂ�, �� 
�� ಪ��ರದ ಸದಸ�ರ ರಕ�ದ �ದ�ಯು 
ಬಹಳ�� �� ಉಪಯುಕ���ರುತ��.

ಪ�ೕ�ಯ�  ಇ���ಗ� �ಗೂ �ೕಷಗ�

�ಮ� ಆ�ೕಗ�ದ ��ಯು ಪ�ೕ�ಯ�  ಖಚ�ನು� 
ಭ�ಸು��ೕ?

ಫ��ಂಶ�� ತಗಲುವ ಸಮಯ (��ಗ 
ಫ��ಂಶವನು� ��ೕ��ಸಬಹುದು?)

�ಮ�ದು ���ರ�: ಈ ಪ�ೕ�ಯ� ನು� �ೖ����ಗ �ಮ� 
ಎ�� �ೕ� ಗಳ ಅಂ�-ಅಂಶಗ� �� ಬಹಳ�� 
ಅ�ೕಗ� ಸಂಬಂ� ���ಗ� ಪ��ೕ�ಲಯ�� 
ಲ�ಸು�ದು. ಆದ� ಇದನು� ಎ�� ಪ��ೕ�ಲಯಗ� 
�ಪ��� �ೕಖ��ಡು�ದು ಅವರ ಕತ�ವ�. ��ಯ�� 
ಈ ���ಯನು� ಪ��ೕ�ಲಯ� ತನ� ಪ�ೕ�ಗ� ಳ 
ಅ�ವೃ����, ಸ�ಜದ ಒ����, ಸಂ�ೕಧ�ಗ���, 
�ೕ�ಯುತ�� ಬಳಸಬಹುದು. ���ೕ �ೕ�ಯ�� 
�ಮ� �ೖಯ��ಕ �ವರವನು� ಬ�ರಂಗಪ�ಸ����ಲ�.

�ಾ�� ಸಂರ��ೆ (genomic data storage)

ಸು� ��ೕ����
ಮ��ಲ
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