
ഹ ോൾ എക ഹ്ോോം ്ീകവൻ്ിങ  (WES) - ഹ ോഗികൾക്കോം 

കകടകോംബങ്ങൾക്കോം ഹേണ്ടി തയ്യോറോക്ിയ ഇൻഫർഹേഷൻ ഷീറ്റ  

ഹ ോൾ എക ഹ്ോോം ്ീകവൻ്ിങ  (WES) നെ കുറിച്ചുള്ള വിവരങ്ങളുോം ്ോധോരണയോയി WES നെ കുറിച്ച   

കണ്ടുവരുന്ന ്ോംശയങ്ങനളയുോം ആസ്പദമോക്കി തയ്യോറോക്കിയ ഒരു ഇൻഫർഹമഷൻ ഷീറ്റ  ആണ  ഇത . 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

ജീെുകൾ ഡിഎൻഎയുനെ ഭോഗങ്ങൾ ആണ . െമ്മുനെ ഡിഎൻഎ ആണ  

െമ്മുനെ  ശരീരത്തിെ  ശരിയോയ വളർച്ചയ്കുള്ള  െിർഹേശങ്ങൾ 

നകോെുക്കുന്നത . ഈ ഡിഎൻഎ െിർമ്മിച്ചിരിക്കുന്നത  A, T, G, C എന്ന െോല  

വയതയസ്തമോയ െയൂക്ലിഹയോടെഡുകൾ നകോണ്ടോണ . ഈ പദോർത്ഥങ്ങളുനെ 

ക്കമമോണ  ഓഹരോ ജീെുകളുഹെയുോം െിർഹേശങ്ങൾ െിർണ്ണയിക്കുന്നു. 

 

മെുഷയശരീരത്തിനല എല്ലോ ജീെിനലയുോം ഹക്പോട്ടീൻ ഉത പോദിപ്പിക്കോൻ 

കഴിവുള്ള ഭോഗങ്ങനളയുോം ഒരുമിച്ചു പറയുന്ന ഹപരോണ  എക ഹ്ോo. ഇവയുനെ 

ഉത പോദെോം  െമ്മുനെ ശരീരത്തിെ നറ ശരിയോയ വളർച്ചക്ക  വളനര 

ആവശയമോണ . എന്നിരുന്നോലുോം െമ്മുനെ ഡിഎൻഎയുനെ 1%-2% മോക്തഹമ 

എക ഹ്ോo ഉണ്ടോവുകയുള്ളു. അങ്ങനെനയങ്കിൽ ജീെുകളിൽ ഉണ്ടോവുന്ന 

ചില വയതയോ്ങ്ങൾ െമ്മുനെ ശരീരത്തിെ നറ വളർച്ചനയ ബോധിക്കുോം. 

ഇത്തരോം വയതിയോെങ്ങനള ‘മയുഹട്ടഷൻ് ’ എന്ന  വിളിക്കുന്നു. ഹക്പോട്ടീൻ 

ഉത പോദിപ്പിക്കുന്ന ഭോഗങ്ങളിൽ ഉണ്ടോവുന്ന വയതിയോെങ്ങൾ ആണ  ഏറ്റവുോം 

കൂെുതൽ ജെിതക അവസ്ഥകൾക്ക  കോരണമോകുന്നത . 

 

 

മെുഷയശരീരോം െിർമിച്ചിരിക്കുന്നത  ലക്ഷക്കണക്കിെ  ഹകോശങ്ങളോൽ 

ആണ . ഓഹരോ ഹകോശത്തിലുോം 23 ഹജോഡി ഹക്കോഹമോഹ്ോമുകൾ ഉണ്ട . ഓഹരോ 

ഹജോഡിയിഹലയുോം ഒന്ന  വീതോം ഓഹരോ മോതോപിതോക്കളിൽ െിന്ന  

പോരമ്പരയമോയി ലഭിക്കുന്നതോണ . ഒരു വയക്തിയുനെ ജെിതക ഘെകമോയ 

ഡിഎൻഎ  (DNA) നകോണ്ടോണ  ഹകോശത്തിനല എല്ലോ ഹക്കോമഹ്ോമുകളുോം 

െിർമ്മിച്ചിരിക്കുന്നത . 

 

 

 



എന്തോണ  ഹ ോൾ എക ഹ്ോോം ്ീകവൻ്ിങ  (WES)? 

ഏകഹദശോം 19,300 ജീെുകനള ്ൂക്ഷ്മമോയി ഹെോക്കുന്ന ഒരു ്ോഹങ്കതികവിദയയോണ  

ഹ ോൾ എക ഹ്ോോം ്ീകവൻ്ിങ . െിങ്ങളുനെ കുട്ടിയിൽ അനല്ലങ്കിൽ 

കുെുോംബോോംഗത്തിൽ കോണനപ്പെുന്ന ലക്ഷണങ്ങൾക്കു പിന്നിനല കൃതയമോയ 

കോരണോം മനറ്റോരു നെസ്റ്റുകൾ വഴിയുോം കണ്ടുപിെിക്കോൻ ്ോധിക്കോത്തതിെോൽ 

ആണ  െിങ്ങളുനെ ഹഡോക്ടർ WES െിർഹേശിക്കുന്നത . ഒരു കുെുോംബത്തിെ നറ 

നമഡിക്കൽ ചരിക്തോം മെസ്സിലോക്കിയതിെ  ഹശഷോം കുെുോംബത്തിൽ കണ്ടുവരുന്ന 

ഹരോഗത്തിെ  പിന്നിൽ ഒരു ജെിതക കോരണോം ഉഹണ്ടോ എന്ന  ്ോംശയിക്കുോംഹമ്പോൾ 

ആണ  WES െിർഹദശിക്കുന്നത . ഇത്തരോം അവസ്ഥകളിൽ WES 

ഉപഹയോഗക്പദമോകുവോൻ ്ോധയത കൂെുതൽ ആണ . WES വഴി ഒരു ജീെിനല 

ഹക്പോട്ടീൻ  ഉത പോദിപ്പിക്കോൻ കഴിവുള്ള ഭോഗങ്ങളിനല ജെിതക മോറ്റങ്ങൾ 

കണ്ടുപിെിക്കോൻ ്ോധിക്കുോം. പലഹപ്പോഴുോം െിങ്ങളുനെ ഹഡോക്ടർ കുട്ടിയുനെ 

മോതോപിതോക്കളിലുോം/ മറ്റു കുെുോംബോോംഗങ്ങളിലുോം ഈ നെസ്റ്റ  െിര ഹേശിഹച്ചക്കോോം. 

ഇതുവഴി അവർ ഒരു അ്ുഖത്തിെ  കോരിയർ ആഹണോ എന്ന  മെസ്സിലോക്കോൻ 

കഴിയുോം. 

ചില ലഹബോറട്ടറികൾ ‘നമൻഹഡലിഹയോോം’ അഥവോ ‘െോർനഗറ്റഡ  നെസ്റ്റിോംഗ ’ അഥവോ 

‘ഹഫോക്കസ്ഡ  എക ഹ്ോോം’ എന്ന  പറയനപ്പെുന്ന നെസ്റ്റ  നചയ്തുവരുന്നുണ്ട . ഇത  മെുഷയ 

ഹരോഗങ്ങളുമോയി ബന്ധനപ്പട്ടിരിക്കുന്ന 5000-8000 ജീെുകനള മോക്തോം ലക്ഷയമിെുന്ന 

ഒരു നെസ്റ്റോണ . ്ുമ ജീഹെോമിക ്   ഇത  നചയ്യുന്നതല്ല. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

ഏത  ത ത്തിലകള്ള ഫലങ്ങളോണ  WES ൽ നിന്ന  പ്രതീക്ഷിഹക്ണ്ടത  ? 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

ഇതിൽ െിന്ന  ക്പതീക്ഷിക്കോവുന്ന കനണ്ടത്തലുകൾ ഇവനയോനക്കയോണ : 

ഹപോ്ിറ്റീവ  ഫലോം: അർത്ഥമോക്കുന്നത  ഹരോഗോം ബോധിച്ച വയക്തിയുനെ 

അവസ്ഥയുനെ കോരണോം തിരിച്ചറിഞ്ഞു എന്നതോണ .  

നെഗറ്റീവ : അർത്ഥമോക്കുന്നത  ക്പ്ക്തമോയ ജെിതക മോറ്റോം ഒന്നുോം തനന്ന 

കനണ്ടത്തോൻ കഴിഞ്ഞില്ല എന്നതോണ . ചില ്ോ ചരയങ്ങളിൽ 

ജെിതകമോറ്റനമോന്നുോം ഇനല്ലന്ന  ഇത  സ്ഥിരീകരിക്കുന്നില്ല, പകരോം WES-െ  അത  

കനണ്ടത്തോൻ കഴിഞ്ഞിട്ടില്ല എന്നതോണ  അർത്ഥോം. ഈ അവസ്ഥയിൽ 

െിങ്ങളുനെ നമഡിക്കൽ ജെറ്റിക ്്   ് നപഷയലി് റ /ജെിതക ഉപഹദഷ്ടോവ  

കൂെുതൽ പരിഹശോധെകൾ െിർഹേശിഹച്ചക്കോോം. 

ഹവരിയെ റ  ഓഫ  അൺ്ർട്ടൻ ്ിഗ്നിഫിക്കൻ്  (VUS): ഇതിെർത്ഥോം ഹരോഗോം 

ബോധിച്ച വയക്തിയുനെ അവസ്ഥയുമോയി ബന്ധനപ്പെുത്തോവുന്ന ഒരു 

ജെിതക മോറ്റോം അനല്ലങ്കിൽ വയതിയോെോം കനണ്ടത്തിയിട്ടുനണ്ടങ്കിലുോം ഇത  

തനന്നയോഹണോ ഹരോഗത്തിെുള്ള യഥോർത്ഥ കോരണോം എന്ന  െിഗമെോം നചയ്യോൻ 

െിലവിൽ മതിയോയ നതളിവുകൾ ഇല്ല എന്നതോണ . ഈ ഫലത്തിെ നറ 

അർത്ഥോം പൂർണ്ണമോയി വയോഖയോെിക്കുന്നതിെ  കൂെുതൽ പരിഹശോധെ 

ആവശയമോയി വഹന്നക്കോോം. ഇതിനെക്കുറിച്ച  െിങ്ങളുനെ ജെിതക 

ഉപഹദഷ്ടോവിെ  ഭോവിയിൽ െിങ്ങൾക്ക  കൂെുതൽ വിവരങ്ങൾ െൽകോൻ 

കഴിഹഞ്ഞക്കുോം. 

ഇൻ്ിഡെ റൽ ടഫെ ഡിങ ്  (ആകസ്മികമോയ കനണ്ടത്തലുകൾ): ഈ 

പരിഹശോധെ ധോരോളോം ജീെുകനള ലക്ഷയമിെുന്നതിെോൽ ഹരോഗിയുനെ 

അവസ്ഥയുമോയി ബന്ധമില്ലോത്ത ജെിതക വകഹഭദങ്ങൾ കനണ്ടത്തുന്നതിെ  

്ോധയതയുണ്ട . ഇവനയ ആകസ്മികമോയ (incidental) കനണ്ടത്തലുകൾ എന്ന  

വിളിക്കുന്നു. ഇത്തരോം വയതിയോെങ്ങളിൽ പലതിെുോം ഒരു ചികിത്സ അഥവോ 

ജീവിതെിലവോരോം നമച്ചനപ്പെുത്തോൻ ഉള്ള ്ോധയത ഉണ്ടോയിരിക്കോോം. 

െിങ്ങളുനെ ്മ്മത ഹഫോമിൽ െിങ്ങൾ ക്പഹതയകമോയി അഭയർഥിച്ചതിനെ 

തുെർന്ന  മോക്തനമ ഈ കനണ്ടത്തലുകൾ നവളിനപ്പെുത്തുകയുള്ളു. 

ഇതിെുഹവണ്ടി അധിക തുക അെഹക്കണ്ടതോയി വരുോം. 

 



 

ജനറ്റിക  കൗൺ്ിലിങ  ന ററ ആേശ്യകത എന്ത ? 

ക്പീ-നെസ്റ്റ  കൗൺ്ിലിങ : െിങ്ങൾ WES നെസ്റ്റ  തിരനഞ്ഞെുക്കുന്നതിെ  മുമ്പ  

െിങ്ങളുനെ ഹഡോക്ടർ/ജെിതകശോ് ക്തജ്ഞെുമോയുള്ള കൗൺ്ിലിോംഗ  വളനര 

അതയോവശയമോണ . െിങ്ങളുനെ ഹഡോക്ടറുമോയി ഇെിപ്പറയുന്ന കോരയങ്ങൾ ചർച്ച 

നചഹയ്യണ്ടതോണ : 

1. WES-െ  ഒരു അവസ്ഥയുനെ കോരണനത്ത കനണ്ടത്തോെുള്ള ്ോധയതനയ പറ്റി 

അറിഞ്ഞിരിഹക്കണ്ടതോണ . അ്ുഖത്തിെ  കോരണമോയ ജെിതക മോറ്റോം 

കനണ്ടത്തോൻ  ചിലഹപ്പോൾ െമുക്ക  ്ോധിനച്ചന്നുവരില്ല. 

2. ഇതിൽ െിന്ന  ലഭിക്കുന്ന ഫലോം െിങ്ങളുനെ/െിങ്ങളുനെ കുട്ടിയുനെ ചികിത്സക്ക  

് ോയമോകുഹമോ? 

3. െിങ്ങൾക്കുോം െിങ്ങളുനെ കുെുോംബത്തിെുോം ഇതുമൂലോം ഉണ്ടോവുന്ന ഗുണങ്ങൾ 

എനെല്ലോോം ആണ  ? 

4. WES െ നറ കൃതയതയുോം, ഒരു നതറ്റോയ ഫലോം ലഭിക്കുവോെുള്ള ്ോധയതയുോം 

എക്തയോണ  (ഹരോഗോവസ്ഥക്ക  അെു്രിച്ചുോം ഉൾനപ്പട്ട ജീെിെെു്രിച്ചുോം ഇതിെു 

മോറ്റങ്ങൾ വരുോം) ? 

5. WES ഇൻഷുറൻ്ിൽ ഉൾനപ്പെോെുള്ള ്ോധയതയുഹണ്ടോ ? 

 

എന്തോണ  ജനറ്റിക  കൗൺ്ിലിങ  ന ററ പ്രോധോനയോം? 

ഹപോസ്റ്റ –നെസ്റ്റ  കൗൺ്ിലിങ  (റിഹപ്പോർട്ട  തയ്യോറോയതിെ  ഹശഷോം ഉള്ള 

കൗൺ്ിലിങ ): ശരിയോയ ഹപോസ്റ്റ  -നെസ്റ്റ   കൗൺ്ിലിങ  അെിവോരയമോനണന്ന  

ഞങ്ങൾ വിശവ്ിക്കുന്നതുനകോണ്ട  നെസ്റ്റിെ നറ റിഹപ്പോർട്ട  അയച്ചു തരുവോൻ 

്ോധിക്കുന്നതല്ല. െിങ്ങളുനെ ഹഡോക്ടർക്ക  അവരുനെ ക്പഹതയക അഭയർത്ഥെ 

ക്പകോരോം ഈ-നമയിൽ വഴി റിഹപ്പോർട്ട   അയച്ചുനകോെുക്കുന്നതോയിരിക്കുോം. 

 

റിഹപോർട്ട  ലഭിക്കേോൻ എടകക്കന്ന ്േയോം എപ്തയോണ  ? 

അധികോം തോമ്ോം കൂെോനത ഫലങ്ങൾ െൽകോൻ ഞങ്ങൾ പരമോവധി ക്ശമിക്കുോം.  

ഏകഹദശോം 8 ആഴ്ചകൾക്കുള്ളിൽ റിഹപ്പോർട്ട  തയ്യോറോഹകണ്ടതോണ .  

 



 

നിങ്ങളകറട ജനിതക േിേ ങ്ങൾക്  എന്ത  ്ോംഭേിക്കോം ? 

്ുമ ജീഹെോമിക്സ  െിങ്ങളുനെ ജെിതക വിവരങ്ങൾ അജ്ഞോത രൂപത്തിൽ 

്ോംഭരിച്ചുനവക്കുോം. ഈ വിവരങ്ങൾ ഞങ്ങളുനെ കയ്യിൽ ്ുരക്ഷിതമോണ  എന്ന  

മോക്തമല്ല ഹവനറ ആർക്കുോം അത  ടകമോറുകയുോം ഇല്ല. ചില ്ോ ചരയങ്ങളിൽ 

ഇത്തരോം ജെിതക വിവരങ്ങൾ നപോതുെന്മക്കോയി അോംഗീകൃത സ്ഥോപെങ്ങൾക്ക  

നകോെുഹക്കണ്ടിവരുോം. െിങ്ങൾക്ക  െിങ്ങളുനെ ഡോറ്റ ആവശയമോയി 

വരികയോനണങ്കിൽ െിങ്ങളുനെ ഹഡോക്ടർ വഴി ഒരു വർഷത്തിെുള്ളിൽ അത  

ആവശയനപ്പെോവുന്നതോണ . അത  ലഭിക്കുന്നതിെോയി നചറിയ ഒരു തുക 

ഈെോക്കുന്നതോണ . 

 

ഇൻഹഫോോംഡ  ഹകോൺറ്ന റ  (്മ്മതരപ്തോം) 

്ുമ ജീഹെോമിക്സിൽ ഹ ോൾ എക ഹ്ോോം ്ീകവൻ്ിങ്ങിെ  വിഹധയമോകുന്ന എല്ലോ 

വയക്തികൾക്കുോം ഇൻഹഫോോംഡ  ഹകോൺന്െ റ  െിർബന്ധമോണ . െിങ്ങൾക്ക  

ഹവണ്ടി െിങ്ങളുനെ ഹഡോക്ടർ ക്പീ-നെസ്റ്റ  കൗൺ്ിലിങ  െെത്തുകയുോം െിങ്ങളിൽ 

െിന്ന  ശരിയോയ രീതിയിൽ നെസ്റ്റിെുള്ള ്മ്മതോം എെുക്കുകയുോം 

നചയ്തിട്ടുനണ്ടങ്കിൽ, ്ുമ ജീഹെോമിക ്   െിങ്ങളിൽ ജെിതക നെസ്റ്റ  

നചയ്തുതരുന്നതോയിരിക്കുോം. പനക്ഷ ശരിയോയ ്മ്മതപക്തോം ഇല്ലോനത രക്ത 

്ോോംപിൾ മോക്തോം തരുന്ന അവസ്ഥയിൽ െിങ്ങളിൽ നെസ്റ്റ  നചയ്യുന്നതല്ല. 

 

 

 

 

 


