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gç|¾ú:

uñloï yýõâpó - æ|ouõó üà AgPç|ë AOõqôìBë ìÓéõJ ìþ|GByl Þú ìzh¿ú

GýíBoÿ Gú ¾õoR AüßPýõq ylül ìñPzp, ÎÛI|ìBðlâþ møñþ, kÿ|Kétÿ üB

OPpAKétÿ AuLBuPýà ô OzñY ìþ|GByl.

Aüò AgPç|ë Aq uñloï|øBÿ ðBko Gõkû ô ko ASp Wù{ ko só 2A3HDLA AO×BÝ

ìþ|AÖPl. Aüò só Gp oôÿ Þpôìõqôï 2.11p71 ÚpAo kAyPú ô Îíê @ó Þl ðíõkó @ðrüî

<ÖPþ @èlDýl køýloôsðBq> AuQ. Aüò @ðrüî AÞvýlAuýõó @èlDýløBÿ GB qðXýpû ìPõuÈ

ô Géñl Aq Aèßê ̂pJ oA ÞBOBèýr ìþ|ðíBül.

üBÖPú|øBÿ O¿õüp GpkAoÿ ìÓr ko Aüò GýíBoAó âõüBÿ OBCgýp ìýéýñýrAuýõó ô ðÛÀ ìýéýò

AuQ Þú GB Aï.@o.@ÿ ÚBGê ìzBølû AuQ. ko Gpouþ|øBÿ Gú Îíê @ìlû OõuÈ Aï.@o.Ax

(ìBâñPýà oqôðBðw AuLßPpôußõKþ) ko GBÖQ u×ýl ìÓrÿ Kýà ÒBèHþ Aq OXíÐ èýLýl Þú

øíBó ÖPþ @èlDýløB ô ÖPþ Aèßê|øB ìþ|GByl ÚBGê ìzBølû AuQ.

GýíBoAó ìÏpÖþ ylû kô gõAøp ô GpAko Aq ôAèlüò ìñvõJ ðrküà AuQ Þú OñùB ÖpqðlAó gBðõAkû

ìþ|GByñl. GpAko 6 uBèú ô gõAøp 3 uBèú ô øp kô ìHPç| Gú OBCgýp OßBìéþ, ÎÛI|ìBðlâþ møñþ,

AuLBuPývýPþ ylül AðlAï|øBÿ ÖõÚBðþ ô OdPBðþ ô OzñY ìÛBôï Gú koìBó øvPñl. ìvEéú ÚBGê

OõWú ôWõk AüßPýõq ylül ìñPzp KõuPþ ko øp kô GýíBo ìþ|GByl. ko Gpouþ|øBÿ Gú Îíê

@ìlû Aq èdBÍ O¿õüp GpkAoÿ ìÓrÿ ko Aï.@o.@ÿ OÓýýp uýãñBë GBÖQ u×ýl ìÓrÿ ô ko

Aï.@o.Ax Kýà ÚBGê ìç|cËú èýLýl ìzBølû âpkül Þú OzhýÀ uñloï <yýõâpó -

æ|ouõó> oA OBCüýl ðíõk.

Þéýl ôAsû|øB: uñloï yýõâpó – æ|ouõó ™ AüßPýõq™ kÿ|Kétÿ AuLBuPýà ™ só 2A3HDLA
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ìÛlìú

uñloï yýõâpó - æ|ouõó1 üà AgPç|ë AOõqôìBë ìÓéõJ AuQ Þú

ìzh¿ú GýíBoÿ Gú ¾õoR AüßPýõq ylül ìñPzp2, ÎÛI ìBðlâþ

møñþ, kÿ Kétÿ üB OPpAKétÿ AuLBuPýà ô OzñY ìþ|GByl.

Aüò uñloï Aq GýíBoüùBÿ ðBko ìdvõJ ìþ|yõk Þú ko ASp Wù{ ko só

2
A

3
HDLA AO×BÝ ìþ|AÖPl. Aüò só Gp oôÿ Þpôìõqôï 2.11p71 ÚpAo kAok ô

GBÎU Þl ðíõkó @ðrüî <ÖPþ @èlDýl køýloôsðBq>3 ìþ|yõk. Aüò @ðrüî

AÞvýlAuýõó @èlDýløBÿ GB qðXýpû ìPõuÈ ô Géñl4 ðByþ ylû Aq

ìPBGõèývî ̂pGýùB oA Aq Aèßê ̂pJ ÞBOBèýr ìþ|ðíBül(2, 1).

ko Aüò uñloï OBÞñõó27 ìõOBuýõó ìzhÀ ylû AuQ Þú øíãþ Aq

ÆpüÜ só 
2

A
3

HDLA ìñPÛê ìþ|yõk. Aüò GýíBoÿ Gú kèýê koâýpÿ kô

AoâBó ìùî <kuPãBû Î¿Hþ ìpÞrÿ> ô <KõuQ> ko GýíBoüùBÿ

<KõuPþ - Î¿Hþ> )suoenatuc orueN( OÛvýî Gñlÿ ìþ|yõk.

øí̀ñýò Gú kèýê koâýpÿ @ðrüî <ÖPþ @èlDýl køýloôsðBq> ko kuPú

GýíBoüùBÿ AgPç|ë ìPBGõèývî ̂pGþ ÚpAo ìþ|âýpk. Gpouþ|øBÿ O¿õüp

GpkAoÿ ìÓrÿ )gnigamI orueN( ko Aüò GýíBoAó ìñXp Gú ðPBüY

ìùíþ|ylû AuQ. ìÇBèÏBR O¿õüp GpkAoÿ ìÓrÿ GB Aï.@o.@ÿ ko Aüò

GýíBoAó ìzhÀ Þññlû OBCgýp ìýéýñýrAuýõó ô ðÛÀ ìýéýò Gõkû

AuQ(3, 2).

øí̀ñýò ìñÇÛú|Aÿ GB AÖrAü{ uýãñBë )langiS repyH( ko GBÖQ u×ýl

AÆpAÙ GÇñþ5 ìÓr koO¿õüp2T )dethgieW 2T(ÚBGê ìzBølû

AuQ(3). ko Gpouþ|øBÿ Gú Îíê @ìlû OõuÈ KpôOõó Aï. @o. Ax6 ko

GBÖQ u×ýl ìÓrÿ Kýà ÒBèHþ Aq OXíÐ èýLýl, ìzBølû ylû AuQ Þú ko

ìñÇÛú Kpÿ ôðPpüßõèp ô ko ðBcýú gé×þ GýzPp Aq ÚlAï OpAüãõó|øB OXíÐ

kAyPú AuQ. OXíÐ èýLýl ko Aüò ìñBÆÜ ðByþ Aq OXíÐ ÖPþ @èlDýløB ô

ÖPþ Aèßê|øB ìþ|GByl Þú ko ASp ðÛÀ ÖPþ @èlDýl køýloôsðBq Ký{ @ìlû

AuQ(3-1).

ôèþ Aï. @o. @ÿ ô Aï. @o. Ax ko GBÖQ gBÞvPpÿ ìÓr)retteM - yarG(

ðpìBë Gõkû AuQ. Aüò koâýpÿ|øB ko uBë Aôë Îíp Aüò GýíBoAó ðýr ÚBGê

ìzBølû AuQ. Aüò OÓýýpAR Gú OloüY Gú ôWõk @ìlû ô uLw ko O¿Bôüp

ìÓrÿ Aüò GýíBoAó SBGQ ìþ|âpkk. OÓýýpAR küãp ìzBølû ylû yBìê

âéýõqüw )sisoylG( AÆpAÙ GÇñþ ìþ|GByl(3).

Aüò Gpouþ|øB âõüBÿ @ó AuQ Þú èýLýl OXíÐ üBÖPú, cBôÿ ìéßõë|øBÿ

ìPdpá Gõkû ô Gú @uBðþ ko ðBcýú kAgê ô Gýò uéõèþ WBGXB ìþ|âpkk.

AèHPú èýLýløBÿ OXíÐ üBÖPú ko ÒzBF Aq Odpá ÞíPpÿ GpgõokAo Gõkû ô

oqôðBðw ÞíPpÿ oA Gpôq ìþ|køñl. ko KpôOõó Aï.@o.Ax Gú Îíê @ìlû ko

Aüò GýíBoAó, AgPç|ë küãpÿ Þú ÚBGê ìzBølû AìB Aq Kýà uéõèþ

ÞíPpÿ GpgõokAo Gõkû AuQ yBìê KpôOõó øBüþ Aq âpôû|øBÿ ìPýê

spuorg )
3

hC(ylhteM ìþ|GByl Þú Aq OXíÐ ìÛlAo qüBkÿ Aq ìéßõë|øBÿ

^pGþ cB¾ê ìþ|yõk. ylR Aüò OÓýýpAR ko GýíBoAó ìhPéØ, Aq

O×BôR ÚBGê ìç|cËú|Aÿ GpgõkAo AuQ(5, 4).

Îç|Dî GBèýñþ

ko Aüò GýíBoÿ AoSþ AOõqôìBë ìÓéõJ, Aôèýò OËBøp GýíBoÿ AüßPýõq

ìñPzp KõuPþ ìþ|GByl Þú ôuýÐ ô ko âpkó, yßî, AðlAï|øB, ÞØ kuQ ô

KB ô âõðú|øB ÚBGê ìzBølû AuQ ô Gú koìBó GB OpÞýHBR ìõÂÏþ KõuPþ

GvýBo ìÛBôï ìþ|GByl. ko Aüò GýíBoAó OBCgýp OßBìéþ Gú ¾õoR âéõGBë

ôWõk kAok ô qìýñú|øBÿ cpÞPþ ô â×PBoÿ øp kô oA yBìê ìþ|yõk. ÎÛI

ìBðlâþ møñþ Aq Îç|Dî ìzh¿ú GýíBoÿ AuQ. ko ìÏBüñú ðõoôèõsÿ

GýíBoAó AuLBuPývýPú )yticitsapS( ylül AðlAï|øB øípAû AÖrAü{ oÖéßw

OBðlôðþ ÎíÛþ7 ô Kç|ðPBo oÖéßw Gú uíQ GBæ8| ìzùõk AuQ Þú øíãþ

Gú ð×Ð koâýpÿ Î¿I ìpÞrÿ cpÞPþ ÖõÚBðþ9 ìþ|GByl(5-1).

Gpouþ|øBÿ GýñBüþ ô yñõAüþ Aüò GýíBoAó ÆHýÏþ AuQ. OñùB üà GýíBo GB

Aüò uñloï GB küvPpôÖþ ìBÞõæ| ârAo} ylû AuQ(4). ìzßç|R

kðlAðþ ðýr ìzùõk ðíþ|GByl. Gú ìpôo u×Pþ AðlAï|øB KýzpÖQ ðíõkû ô

ìñXp Gú kÖõoìýPþ ì×¿éþ gõAøl yl. u×Pþ AðlAï|øB kô ÆpÖú Gõkû ô

ìþ|OõAðl Gú OñùBüþ G¿õoR koâýpÿ AðlAï OdPBðþ ô üB koâýpÿ AðlAï

ÖõÚBðþ üB øp kô GByl(7-5).

OzñY Aq Îç|Dî ÒBèI GýíBoÿ Gõkû ô ìÏíõæ|« Aq ðõÑ ìÛBôï Gú koìBó

)eruzieS yrotcarfeR( ìþ|GByl. GýzPpüò ðõÑ OzñY <Oõðýà Þéõðýà

ìñPzp>01 ìþ|GByl AìB AðõAÑ KBoyýê, ÖõÞBë ô ìýõÞéõðýà ðýr ÚBGê ìzBølû

AuQ. AèßPpô@ðv×BèõâpAÖþ ko Aüò GýíBoAó âõüBÿ qìýñú <AìõAZ @øvPú ô

AìõAZ KBoôÞvýíBë>11 ìþ|GByl(01-8). OzhýÀ GýíBoÿ Gp AuBx

AðlAqû|âýpÿ @ðrüî <ÖPþ @èlDýl køýloôsðBq> ô üB Gpouþ sðPýßþ

ìþ|GByl. øí̀ñýò AðXBï <Aï.@o.Ax> ô ìzhÀ ðíõkó Kýà èýLýl

Òýp ÆHýÏþ (ÖPþ @èlDýl - ÖPþ Aèßê) ko Aüò GýíBoAó Ozhý¿þ AuQ(8).

ìÏpÖþ GýíBo

GýíBo Kvp 6 uBèú|Aÿ AuQ, cB¾ê qAüíBó urAoüò Aq ôAèlüò ìñvõJ

ðrküà (kgPp Îíõ - Kvp Îíõ) Þú GB ôqó ìõÚÐ Oõèl 3 Þýéõâpï ô kôo

up 53 uBðPýíPp ìPõèl ylû AuQ. ko ìBû Aôë Oõèl ìPõWú gzßþ Gý{

Aq cl KõuQ Þõká ylû|Aðl Þú GBoøB Gú Kryà ìpAWÏú kAyPú AìB AÚlAï
1 - Sjogren – Larsson syndrome      7 - Deep Tendon Reflex
2 - Generalized Ichthyosis      8 - Upward plantar Reflex
3 - Fatty Aldehyde Dehydrogenase      9 - Upper motor Neuron
4 - Medium – Long chain Aldehydes     10 - Generalized Tonic Clonic Seizure
5 - Periventricular White Matter     11 - Slow background paroxymal activity
6 - Proton Magnetic Resonance Spectroscopy
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gB¾þ ¾õoR ðãpÖPú AuQ. ko 3 ìBøãþ gzßþ KõuQ GýíBo

Ozlül üBÖPú ô Gú Kryà KõuQ ìpAWÏú ô GB OzhýÀ AârìB OdQ koìBó

ÚpAo âpÖPú AuQ. ko 3 ìBøãþ ôAèlüò ìPõWú ylû|Aðl Þú GýíBo Gú gõGþ

âpkó ðíþ|âýpk. uýñú gýr oÖPò, ðzvPò ô ̂ùBokuQ ô KB oÖPò GýíBo GB

OBCgýp ô ko uñýò 6, 9 ô 21 ìBøãþ AO×BÝ AÖPBkû AuQ. ko Aüò qìBó

AüßPýõq KõuPþ ìñPzp ðýr ÚBGê ìzBølû Gõkû AuQ. Aq 5/1 uBèãþ ypôÑ

OzñY|øB oA mÞp ìþ|ðíBüñl Þú Gú Öpï AðdpAÙ up ô âpkó ô uLw Oõðýà

Þéõðýà ìñPzp Gõkû AuQ. Gú Kryà ìpAWÏú ô OdQ koìBó kAoôøBÿ

Âl OzñY ÚpAo ìþ|âýpk. Aq OõAOp OzñY|øB ÞBuPú ylû AìB øí̀ñBó

OzñY|øB AkAìú kAyPú AuQ. Gú kèýê OBCgýp OßBìéþ OdQ Gpouþ|øBÿ

ìhPéØ Aq WùQ GýíBoüùBÿ ìPBGõèýà ÚpAo âpÖPú Þú øíãþ ÆHýÏþ

Gõkðl. Aq GýíBo uþ|Oþ Außò ìÓrÿ Gú Îíê @ìlû Þú OÓýýp ÚBGê

ìç|cËú|Aÿ ðlAyPú AuQ. ko 6 uBèãþ GýíBo Gú Þéýñýà ÖõÝ Oh¿¿þ

AÎ¿BJ ìpAWÏú ðíõkû ô ko ìÏBüñú ðßBR müê ÚBGê ìzBølû Gõkû AuQ:

GýíBo âpkó ìþ|âpÖPú, ÚBko Gú ðzvPò Gõkû AìB Gú Öpï <W> ìþ|ðzvPú,

ÚBko Gú AüvPBkó GB Þíà AyýBF Gõkû AìB ÚBko Gú oAû oÖPò ðHõkû AuQ. GýíBo

¾dHQ ðíþ|Þpkû ô ÞñPpë AkoAo ô ìlÖõÑ ðýr ðlAyPú AuQ.

ko ìÏBüñú Gú Îíê @ìlû AüßPýõq ìñPzp KõuPþ ko AðlAìùB, yßî, âpkó,

âõðú|øB ô ÞØ kuQ ô KB ÚBGê ìzBølû Gõkû Þú ko uÇõf AÞvPBðvõo

AðlAìùB Aq ylR GýzPpÿ GpgõokAo Gõk.

ko ìÏBüñú ðõoôèõsüà AuLBuPývýPþ ylül AðlAï|øB ìzùõk Gõkû Þú øípAû

kÖõoìýPþ ì×B¾ê Gõkû AuQ. AÖrAü{ oÖéßw|øBÿ OBðlôðþ ÎíÛþ ô

Kç|ðPBo oÖéßw Gú uíQ GBæ| Aq Îç|Dî küãp ðõoôèõsüà Gõkû Þú øíãþ

Gú ð×Ð koâýpÿ kuPãBû Î¿Hþ ìpÞrÿ cpÞPþ ÖõÚBðþ ìþ|GByl. ko

øñãBï ìpAWÏú OdQ koìBó 3 kAoôÿ Âl OzñY Gõkû Þú øí̀ñBó

ø×Pú|Aÿ üßHBo OzñY sðpAèýrû oA ârAo} ìþ|kAkðl.

Âíò âpÖPò ypf cBë Aq ôAèlüò ìPõWú ðvHQ ðrküà @ðùB ylû ô @ðßú

Öpqðl kôï gBðõAkû ðýr Gú yßê ìzBGú k̂Bo Gõkû AuQ. Aq gBðõAkû

kogõAuQ âpkül Þú Öpqðl kôï oA ðýr GpAÿ ìÏBüñú GýBôoðl Þú ko ìÏBüñú

ôÿ ðýr Gú Aüò ðßBR kuQ üBÖPýî: GýíBo kôï kgPp 3 uBèú|Aÿ Gõkû Þú ko

6 ìBøãþ âpkó âpÖPú ô Aq clôk üßvBë ÚHê ÚBko Gú ðzvPò Gõkû AìB

ðzvPò GýíBo (øí̀õó GpAko}) Gú Öpï <W> Gõkû AuQ.

GýíBo Gú OBqâþ ôÂÏýQ ̂ùBo kuQ ô KB oÖPò oA Gú gõk ìþ|âpÖQ AìB

øñõq ÚBko Gú cpÞQ ðíþ|GByl. ÚBko Gú AüvPBkó ô oAû oÖPò ô ¾dHQ

Þpkó ðývQ. OzñY|øBÿ GýíBo Aq üßvBë Ký{ ypôÑ ylû Þú Gú Öpï

sðpAèýrû Oõðýà Þéõðýà Gõkû ô GB 2 kAoôÿ Âl OzñY Aq ÞñPpë ðvHþ

GpgõokAo Gõk. ko ìÏBüñú ðõoôèõsüà, AðlAï|øB AuLBuPýà, oÖéßw|øBÿ

OBðlôðþ ÎíÛþ AÖrAü{ üBÖPú ô Kç|ðPBo oÖéßw Gú uíQ GBæ| ÚBGê

ìzBølû Gõkû AuQ. ko ìÏBüñú KõuQ AüßPýõq ìñPzp KõuPþ ko AðlAìùB,

âpkó, uýñú, yßî ô âõðú|øB ìzùõk Gõk.

GB OõWú Gú koâýpÿ KõuPþ Gú ¾õoR AüßPýõq ìñPzp KõuPþ,

AuLBuPývýPþ ylül AðlAï|øBÿ ÖõÚBðþ ô OdPBðþ, oÖéßw|øBÿ OBðlôðþ

ÎíÛþ AÖrAü{ üBÖPú ô Kç|ðPBo oÖéßw Gú uíQ GBæ|, OzñY|øBÿ ìÛBôï Gú

koìBó ô ÎÛI ìBðlâþ møñþ ko kô Öpqðl gBðõAkû Þú cB¾ê ôAèlüò

ìñvõJ ðrküà Gõkðl OzhýÀ uñloï yýõâpó - æ|ouõó WùQ Aüò

kô GýíBo kAkû yl.

yßê 1–  ko ìÏBüñú KõuQ AüßPýõq ìñPzp KõuPþ ko AðlAìùB, âpkó, uýñú, yßî ô âõðú|øB ìzùõk Gõk
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Aq GýíBoAó <Aï. @o. @ÿ> Gú Îíê @ìlû Þú OÓýýp uýãñBë GBÖQ u×ýl ìÓr

ko AÆpAÙ GÇò|øB ìzùõk Gõk. uLw Aq GýíBoAó <Aï. @o. Ax> Gú Îíê

@ìlû Þú AÖrAü{ Kýà èýLýl ÚBGê ìzBølû Gõkû ô OzhýÀ GýíBoÿ oA OBCüýl ðíõk.

ðßPú ÚBGê OõWú ko ìÏpÖþ Aüò GýíBoAó @ó AuQ Þú GvýBoÿ Aq Aüò GýíBoAó

GB OõWú Gú Îç|Dî ÆHýÏþ, AuLBuPývýPþ, OzñY ô ÎÛI|ìBðlâþ møñþ

OzhýÀ ÖéY ìÓrÿ üB pC WùQ @ðùB ânAyPú ylû ô Aq èdBÍ ìzBôoû

sðPýà Oõ¾ýú|øBÿ æ|qï Gú ôAèlüò ¾õoR ðíþ|âýpk. AìB AøíýQ Gú

Îç|Dî KõuPþ GýíBoAó (AüßPýõq ìñPzp KõuPþ) ô ðvHQ ÖBìýéþ Gýò

ôAèlüò ô ôWõk ìzBGú ko gBðõAkû ìB oA Gú uíQ OzhýÀ ølAüQ

gõAøl ðíõk.

yßê 2– Aï.@o.@ÿ GýíBo âõüBÿ OÓýýpAR uýãñBë GBÖQ u×ýl ko ðBcýú Kpÿ ôðPpüßõèp AuQ
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AkAìú yßê 1– ôÂÏýQ ðzvPò GýíBo Gú yßê kGéýõ ô âõüBÿ AuLBuPývýPþ GýíBo AuQ
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