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हमारी कहानी  
KAT 6 A फाउंडेशन की स्थापना 2017 में बच्च ंके मुट्ठी भर माता-पपता द्वारा की गई थी, 

पिन्हें उनके KAT 6 A िीन पर उत्पररवततन (MUTATIONS) के साथ पहचाना गया था। उस 

समय, 50 से कम ज्ञात KAT6A मामले थे। 5 वर्षों की अवपि में, हमारी संख्या दुपनया भर 

में 370 से अपिक ज्ञात KAT 6 A मामलच ंतक पवस्ताररत हुई है। 2020 में, KAT 6 A फाउंडेशन 

ने KAT 6B समुदाय के साथ संबंिच ंकच बढावा देना शुरू पकया और 2022 में, हम औपचाररक 

रूप से KAT 6 फाउंडेशन बन गए, एक संगठन िच KAT 6A और KAT 6 B िीन दचनच ंमें 

उत्पररवततन (MUTATIONS) कच समझने के पलए समपपतत है। आि, दुपनया भर में KAT 6 

पसंडर चम (SYNDROME) के 500 से अपिक ज्ञात मामले हैं, और हम उम्मीद करते हैं पक हमारी 

संख्या बढती रहेगी। हम अंतरराष्ट्र ीय KAT 6 समुदाय का समथतन करने के पलए स्थापपत एकमात्र 

501 (C) (3) गैर-लाभकारी संगठन (Non-Profit Organization) हैं। 
 

 

हमारा पमशन  

KAT 6 फाउंडेशन उन व्यक्तियच ंऔर उनके पररवारच ंका समथतन करता है िच दुपनया भर में 

KAT 6 A और KAT 6 B पसंडर चम (SYNDROME) के साथ रह रहे हैं। हम उपचार पवकपसत 

करने के उदे्दश्य से वैज्ञापनक अनुसंिान कच आगे बढाते हैं, और KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) 

के बारे में िागरूकता फैलाते हैं तापक उन्हें अपिक आसानी से पहचाना, इलाि और अध्ययन 

पकया िा सके।  
 

हमसे िुडें  

हमें उम्मीद है पक यपद आपके पररवार के सदस्य कच KAT 6A या KAT 6 B पसंडर चम 

(SYNDROME) का पनदान पकया गया था तच आप हमारे पास पहंुचेंगे। हम आपकी दैपनक 

चुनौपतयच ं के साथ सहानुभूपत रखते हैं और यहां आपका समथतन करने, पशपित करने और 

आपसे Cखने के पलए हैं। Facebook पर हमारे सहायता समूह का पता लगाएं. हमारे पास 

कई अंतरराष्ट्र ीय KAT 6 पररवार हर पदन िुड रहे हैं। वे आपके सबसे बडे संसािन हचगें। 
  



KAT6A और KAT6B पसंडर चम (SYNDROME)  
KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) कैट 6 िीन में उत्पररवततन (MUTATIONS) के पररणामस्वरूप 

अपत दुलतभ उत्पन्न हचने वाली बीमाररयााँ हैं। KAT 6 िीन कच एपपिेनेपटक पनयामक िीन 

(Epigenetic regulator genes) के रूप में िाना िाता है िैसे पक वे हमारे DNA 

कच हमारे शरीर कच ठीक से काम करने के पलए सही समय पर सही िीन उपलब्ध कराने के 

पलए खचलते हैं। एक सू्पल में िागे की तरह, हमारी कचपशकाओं के अंदर DNA कसकर लपेटा 

िाता है। हमारे DNA कच सही समय पर अपना कायत करने की अनुमपत देने के पलए, हमारे 

DNA कच उिागर करने का समय, उनके पवकास के पलए महत्वपूणत है। इसपलए, KAT 6 

िीन केवल एक छचटी भूपमका नही ंपनभाते हैं, बक्ति, वे हमारे गुणसूत्रच ं(chromosomes) 

में िीन की एक पवसृ्तत पवपविता के कायत कच पनयंपत्रत करते हैं। KAT 6A और KAT 6 B िीन 

फंक्शन का अध्ययन शरीर में कई प्रणापलयच ंके हमारे समग्र ज्ञान कच बढाएगा तापक सभी के 

पलए अपिक स्वास्थ्य की संभावना कच पनकाला िा सके। 
 

कैट 6 पसंडर चम (SYNDROME) वाले बचे् चुनौपतयच ंकी एक पवसृ्तत शंृ्खला ले िाएंगे क्चपंक हर 

मामला अपद्वतीय है। कुछ व्यक्तियच ंकच बहुत अपिक समथतन की आवश्यकता हचगी, िबपक 

दूसरच ंके स्वास्थ्य और पवकास में देरी हिी हच सकती है। वैज्ञापनक अभी तक इस पररवततनशीलता 

कच पूरी तरह से समझा नही ंसकते हैं, हालांपक कुछ सबूत हैं पक िीन पर उत्पररवततन 

(MUTATIONS) का स्थान लिणच ंकी गंभीरता का एक मिबूत पनिातरक है। इसे िीनचटाइप-

फेनचटाइप सहसंबंि (genotype-phenotype correlation) कहा िाता है। 
 

िनसंख्या का पनदान  

KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) आनुवंपशक (GENETIC) उत्पररवततन (MUTATIONS) का पररणाम 

है िच भू्रण के पवकास में िल्दी हचता है। आमतौर पर, KAT 6 उत्पररवततन (MUTATIONS) डी 

नचवच हचते हैं, पिसका लैपटन में अथत है "शुरुआत से; नए पसरे से." आनुवंपशकी के संदभत में 

इसका मतलब है पक वे माता-पपता से पवरासत में नही ंपमले हैं, बक्ति पररवार की वंशावली 

के पलए पूरी तरह से नए हैं। मूल रूप से, इन आनुवंपशक (GENETIC) उत्पररवततनच ं

(MUTATIONS) कच केवल एक महंगे DNA अनुक्रमण परीिण के माध्यम से पहचाना िा सकता 

है पिसे Whole Exome Sequencing के रूप में िाना िाता है, िच दुपनया के कई पहस्च ंमें 

उपलब्ध नही ंहै और अक्सर बीमा द्वारा कवर नही ंपकया िाता है। हाल ही में, KAT 6A और 

KAT 6 B मू्यटेशन कच बौक्तिक पवकलांगता एनिीएस पैनल (Intellectual Disability NGS Panel) 

के रूप में िाना िाने वाला कम व्यापक परीिण में िचडा गया है। चंूपक KAT 6 उत्पररवततन 

(MUTATIONS) पवशेर्षताओं कच बडे छाता पनदान के तहत वगीकृत पकया िा सकता है, िैसे 

पक ऑपटज़्म, सेरेब्रल पाल्सी, या वैपिक पवकास ता ा्मक देरी, यह संभव है पक इन उत्पररवततनच ं

वाले लचगच ंकी अनदेखी की िा रही है।  यहां तक पक िब ये परीिण एक पवकल्प हचते हैं, 

तच कई स्वास्थ्य सेवा प्रदाताओं कच दुलतभ आनुवंपशक (GENETIC) Bमाररयच ंके बारे में पयातप्त 

िानकारी नही ंहचती है और न ही उन्हें एक पवकल्प के रूप में प्रदान पकया िाता है। KAT 6 

फाउंडेशन का उदे्दश्य KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) के बारे में अपिक िागरूकता पैदा करना 

है तापक अपिक रचपगयच ंकच उपचत परीिण और पहले और सटीक पहचान पमल सके। 
 



2022 तक, कैट 6 पसंडर चम (SYNDROME) का पनदान 600 से कम लचगच ंकच पकया गया है। 

िैसे-िैसे ये परीिण अपिक उपलब्ध हचते िाते हैं, हम इन संख्याओं में काफी वृक्ति की उम्मीद 

करते हैं। 
 

 

 

 
  



 

KAT6 की पवशेर्षताएं  

KAT 6A: इस पसंडर चम (SYNDROME) या िीन के अन्य नाम: अबोलेडा-थाम पसंडर चम 

(SYNDROME), लाइपसन (के) एपसटाइलटर ांसफेरेज़ 6 ए, एमओिेड, एमवाईएसटी 3 

(Arboleda-Tham syndrome, Lysine (K) acetyltransferase 6 A, MOZ, MYST3). 

KAT6B: इस पसंडर चम (SYNDROME) या िीन के अन्य नाम: िेपनटचपेटेलर पसंडर चम 

(SYNDROME) (िीपीएस), लाइपसन एपसटाइलटर ांसफेरेज़ 6 B, एमओआरएफ, एमवाईएसटी 

4, ओहडच पसंडर चम (SYNDROME), साय-बाबतर-पबसेकर-यंग-पसम्पसन (एसBBवाईएस)( 

Genitopatellar syndrome (GPS), lysine acetyltransferase 6B, MORF, MYST4, Ohdo syndrome, 

Say-Barber-Biesecker-Young-Simpson (SBBYS) ). 
 

 

सामान्य लिण  

पनदान पकए गए व्यक्तियच ंके 50% से अपिक कच प्रभापवत करना  

• वैपिक पवकास ता ा्मक देरी (शारीररक और / या संज्ञानात्मक)  

• बौक्तिक पवकलांगता  

• महत्वपूणत बचल ने और भार्षा में देरी  

• िन्मिात हृदय दचर्ष  

• चेहरे की अलग-अलग पवशेर्षताएं  

• भचिन की कपठनाइयच ं 

• दृपष्ट् समस्याएं ररफ्लक्स और कब्ज सपहत गैस्ट्र चइंटेस्ट्ाइनल समस्याएं   

• हाइपचटचपनया (hypotonia) 

• माइक्रचसेफली (microcephaly) 

• नीदं की गडबडी (KAT6A)  

• कूल्च ंया घुटनच ंके साथ समस्याएं (KAT6B)  

• पवकास समस्याएं (KAT6B)  

• िननांग पवसंगपतयां (KAT6B) 
 

कम सामान्य लिण  

पनदान पकए गए व्यक्तियच ंके 50% से कम कच प्रभापवत करता है  

• हाइपचथायरायपडज्म िैC अंतःस्रावी क्तस्थपतयां (endocrine conditions such as hypothyroidism)  

• िसन(respiratory) संबंिी समस्याएं  

• खचपडी (Skull) असामान्यताएं  

• कॉपटतकल दृश्य हापन(cortical visual impairment) 

• ऑपटज्म से्पक्ट्रम पवकार (autism spectrum disorder) 

• संवेदी प्रसंस्करण पवकार (sensory processing disorder) 

• िननांग पवसंगपतयां (KAT6A)   

• िब्ती पवकार (seizure disorders) 

• गुदे की समस्याएं (Kidney problems) 

• दंत पवसंगपतयां   



• श्वण हापन  

• एडीएचडी (ADHD) 

• लगातार संक्रमण (KAT6A)  

• पवकास समस्याएं (KAT6A)  

• कूल्च ंया घुटनच ंके साथ समस्याएं (KAT6A)  

• फै्रक्चर (KAT6B) 
 

 

 

 

  



नया पनदान?  

मेरे बचे् का अभी पनदान पकया गया था, मुझे क्ा पचपकत्सा कदम उठाने चापहए?  

• यह अनुशंसा की िाती है पक KAT 6 िीन उत्पररवततन (MUTATIONS) के पनदान वाले 

प्रते्यक व्यक्ति कच पकC भी संरचनात्मक हृदय समस्याओं कच दूर करने के पलए 

कापडतयचलॉपिस्ट् कच देखना चापहए।  

• शैशवावस्था में विन बढने की पनगरानी करना महत्वपूणत है। क्तखलाने की कपठनाइयां और 

ररफ्लक्स आम हैं और गैस्ट्र चएंटेरचलॉपिस्ट् द्वारा महत्वपूणत पचपकत्सा सहायता की आवश्यकता 

हच सकती है। आपका िीआई डॉक्ट्र कब्ज का प्रबंिन करने में भी मदद कर सकता 

है, िच एक आम पवशेर्षता है।  

• एक पवशेर्षज्ञ द्वारा दृपष्ट् का मूल्ांकन करना और वापर्षतक रूप से पनगरानी करना भी 

महत्वपूणत है क्चपंक आंखच ंकी समस्याएं 60% ज्ञात मामलच ंमें हचती हैं।  

• यपद आपका बच्ा आवततक संक्रमण का अनुभव करता है, तच अपने प्रदाताओं के साथ 

इमू्यनचलॉिी वकत अप पर चचात करें।  

• KAT 6 B रचपगयच ंकच गुदे और थायरॉयड समारचह का परीिण पकया िाना चापहए। 

स्लीप एपपनया या स्लीप पडसफंक्शन के संकेत हचने पर नीदं अध्ययन से गुिरने पर 

पवचार करें।  

• पेट का अल्ट्र ासाउंड, ऑपडयचलॉिी मूल्ांकन और मक्तस्तष्क एमआरआई शापमल हैं। अपने 

बचे् के बाल रचग पवशेर्षज्ञ के साथ इन परीिणच ंपर चचात करें। 
 

दूसरच ंके साथ िुडें  

"मेरे बेटे के KAT 6A के पनदान प्राप्त करने से पहले मुझे लगा पक हम इस यात्रा में अकेले 

थे। रातच ंकी नीदं हराम हचना, िीआई के मुदे्द, सितरी, अज्ञात बातें भारी थी।ं KAT 6 समुदाय 

और फेसबुक सहायता समूह में शापमल हचने के बाद, मुझे आक्तखरकार लगा पक यह िानने में 

आशा, राहत और आराम था पक हम पनपित रूप से इसमें नही ंथे। हमारे बच्च ंकी समानताओं 

ने मुझे उडा पदया और माता-पपता की अंतदृतपष्ट् और सलाह ने कई कपठन पनणतयच ंका मागतदशतन 

करने में मदद की है और हमें दूसरच ंके पलए सही पदशा में ले िाया है। KAT 6 फाउंडेशन 

का काम अब तक हमारे िीवन का सबसे महत्वपूणत अनुसंिान और पशिा है। फंड िुटाने के 

प्रयासच ंकी तुलना में फाउंडेशन का समथतन करने का हमारे पलए कचई बेहतर तरीका नही ंहै 

िच Cिे हमारे बेटे कच प्रभापवत करते हैं।“ 
 

KAT6A/KAT6B रचगी रपिस्ट्र ी में शापमल हच ं 

KAT 6 B रचगी रपिस्ट्र ी 2019 में दुलतभ रचगच ंके राष्ट्र ीय संगठन (एनओआरडी) के माध्यम से 

शुरू की गई थी। यह KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) का पहला अनुदैध्यत अध्ययन है। हमारी 

रपिस्ट्र ी KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) के कई पहलुओं के बारे में मूल्वान डेटा एकत्र करती 

है, पिससे शचिकतातओं कच KAT 6 पवशेर्षताओं की पूरी शंृ्खला कच समझने और अपतररि 

अध्ययन के पलए िेत्रच ंकी पहचान करने में सिम बनाया िा सकता है। सबसे महत्वपूणत बात, 

KAT 6 फाउंडेशन हमारे द्वारा एकत्र पकए गए डेटा का मापलक है, िच हमें अनुसंिान कच 

पनदेपशत करने और िानकारी साझा करने के आसपास अपिक पनयंत्रण की अनुमपत देता है। 

KAT 6 फाउंडेशन हमारे रचगी रपिस्ट्र ी डेटा का भी पवशे्लर्षण करता है और इसे फेसबुक 



सहायता समूह पर हमारे रचगी पररवारच ंके साथ साझा करता है, पिससे पररवारच ंकच अपने 

पप्रयिनच ं कच बेहतर ढंग से समझने और समथतन करने में मदद पमलती है। 

https://kat6a.org/registry/ पर पंिीकरण करें 
 

अक्सर पूछे िाने वाले प्रश्न  (FAQs) 

क्ा संभावना है पक मुझे KAT6A या KAT6B के साथ एक और बच्ा हच सकता है?  

डे नचवच De Novo KAT 6A और KAT 6 B िीन मू्यटेशन में, एक ही माता-पपता के पलए 

पसंडर चम (SYNDROME) के पफर से हचने का 2% िचक्तखम है। बहुत बार कभी-कभी आनुवंपशक 

(GENETIC) उत्पररवततन (MUTATIONS) माता-पपता में से एक की कुछ कचपशकाओं में पाया िा 

सकता है, इसे 'गचनाडल मचजे़पकज्म' कहा िाता है। ऐसे मामलच ंमें, इस क्तस्थपत के साथ आगे 

के बचे् हचना संभव है। दुलतभ उदाहरणच ंमें, KAT 6 िीन उत्पररवततन (MUTATIONS) पवरासत 

में पमले हैं। इन मामलच ंमें, 50% मौका है पक कचई भी संतान आनुवंपशक (GENETIC) उत्पररवततन 

(MUTATIONS) कच पवरासत में देगी। इस कारण से आनुवंपशक (GENETIC) परामशतदाता से बात 

करने के पलए अपिक बचे् पैदा करने के इचु्छक पररवारच ंके पलए यह अनुशंपसत है। 
 

KAT6A और KAT6B व्यक्तियच ंके पलए िीवन प्रत्याशा क्ा है?  

हम एक अनुदैध्यत अध्ययन (longitudinal study) करने के पलए KAT6A / KAT6B रचगी रपिस्ट्र ी 

(Patient Registry) के माध्यम से डेटा एकत्र कर रहे हैं। वततमान में, KAT6A के साथ 

पनदान पकया गया सबसे पुराना व्यक्ति अपने 50 के दशक में है, और KAT6B के साथ सबसे 

पुराना उसके 40 के दशक में है। हम KAT6A और KAT6B की प्रगपत के बारे में अपिक 

िानेंगे क्चपंक समय के साथ अपिक मामलच ंकी पहचान की िाती है और उनका पालन पकया 

िाता है।  
 

क्ा मेरा बच्ा बचलना Cखेगा?  

अपिकांश KAT6 व्यक्तियच ंमें भार्षा में देरी हचती है। पफर भी, भार्षा िमता में एक पवसृ्तत 

शंृ्खला है। कुछ बचे् नॉनस्पीपकंग हैं और संकेतच,ं शरीर की भार्षा या अनुकूली तकनीक के 

माध्यम से संवाद करते हैं। अन्य युवा बच्च ंके रूप में भार्षा में देरी के बाविूद मौक्तखक पकशचर 

और वयस्क हैं। कई माता-पपता ररपचटत करते हैं पक उनके बच्च ंमें अपभवं्यिक भार्षा की तुलना 

में बेहतर ग्रहणशील भार्षा है। 
 

दुपनया भर में KAT6 के पनदान वाले व्यक्ति कहां रहते हैं? 

कम से कम 40 पवपभन्न देशच ंमें व्यक्तियच ंकी पहचान की गई है। कई देखभाल करने वाले 

अंतरराष्ट्र ीय स्तर पर हमारे सहायता समूह और व्हाटा्सएप के माध्यम से िुडते हैं। हमारा 

फाउंडेशन आपके अनुरचि पर अनुवापदत सामग्री प्रदान कर सकता है। 
 

क्ा उपचार उपलब्ध हैं? 

वततमान में डॉक्ट्र व्यक्तिगत आिार पर KAT 6 A और KAT 6 B से संबंपित लिणच ंका इलाि 

कर रहे हैं, लेपकन पवशेर्ष रूप से KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) के पलए कचई दवा नही ंहै। 



आपके बचे् कच कब्ज, एपसड ररफ्लक्स, व्यवहार संबंिी मुद्दच,ं दौरे, नीदं की गडबडी और 

िीन उत्पररवततन (MUTATIONS) के कारण अन्य स्वास्थ्य समस्याओं कच पनयंपत्रत करने में मदद 

करने के पलए दवा की आवश्यकता हच सकती है।  

 

कई माता-पपता ने पवटापमन और पूरक से लाभ देखा है: एल-कापनतटाइन, पैंटचथेपनक एपसड, 

कचएंिाइम कू् 10, पवटापमन ई, पवटापमन C, साइटर ा -3 और अन्य। आप हमारे 2022 

समे्मलन से डॉ ररचडत केली की प्रसु्तपत देखकर इन पूरक ोचों के बारे में अपिक िान सकते 

हैं। कुछ भी नया शुरू करने से पहले अपने बचे् के पचपकत्सक से परामशत करना आवश्यक 

है। 
 

कौन से उपचार मेरे बचे् कच लाभाक्तित करेंगे? 

प्रते्यक व्यक्ति अलग है, लेपकन KAT6A और KAT6B समुदायच ंमें कई लचग अपने पवकास में 

सहायता के पलए बच्च ंके रूप में पवपभन्न प्रकार के उपचार प्राप्त करते हैं। 
 

• भौपतक पचपकत्सक (Physical Therapist) सकल मचटर पवकास (Gross motor 

development) कच बेहतर बनाने में मदद करते हैं, िच आमतौर पर असामान्य 

मांसपेपशयच ंकी टचन, मचटर प्लापनंग कपठनाइयच ंऔर खराब समिय के कारण 

हमारे बच्च ंमें देरी हचती है। 

• व्यावसापयक पचपकत्सक दैपनक िीवन के पलए आवश्यक ठीक मचटर गपतपवपियच ं

पर काम करते हैं। 

• भार्षण पचपकत्सक भार्षण उत्पादन, ग्रहणशील भार्षा, संकेत और स्वर पवकपसत 

करने में हमारे बच्च ंके साथ काम करते हैं। कई बच्च ंमें एपै्रक्तक्सया हचता है 

और िाराप्रवाह भार्षण के पलए आवश्यक मचटर प्लापनंग के साथ संघर्षत करते हैं। 

प्रॉम्प्ट स्पीच थेरेपी (PROMPT speech therapy) की अत्यपिक अनुशंसा की िाती 

है। 

• फीपडंग थेरेपपस्ट् (Feeding therapists) बच्च ंके साथ भचिन की कपठनाइयच ंके 

साथ काम करते हैं। कई KAT 6 बच्च ंकच हाइपचटचपनया और एपसड ररफ्लक्स 

के कारण भचिन में देरी हचती है, और अन्य में संरचनात्मक िपत हचती है पिसके 

पलए फीपडंग टू्यब की आवश्यकता हचती है। 

• ऑथोपेपडक अनुबंि, क्लबफुट या हाइपचटचपनया वाले रचपगयच ंके पलए फायदेमंद 

हच सकता है। आपका बच्ा पवशेर्ष ऑथोपटक्स से लाभाक्तित हच सकता है। 

• दृपष्ट् पचपकत्सा कॉपटतकल दृश्य हापन (Cवीआई) या स्ट्र ैपबस्मस वाले व्यक्तियच ंके 

पलए फायदेमंद है। 

• आपके बचे् के पलए पवशेर्ष पशिा आवास की आवश्यकता हचगी। KAT 6 वाले 

व्यक्तियच ंमें बौक्तिक िमता में एक पवसृ्तत शंृ्खला हचती है, इसपलए यह भपवष्यवाणी 

करना असंभव है पक आपके बचे् की िरूरतच ंकच सू्कल में कैसे पूरा करने की 

आवश्यकता हचगी। प्रारंपभक हस्तिेप कायतक्रम िन्म से शुरू हचने वाले एक पवशेर्ष 

पशिक की पेशकश कर सकते हैं यपद संज्ञानात्मक देरी मौिूद है। 



• पवपभन्न वैकक्तल्पक उपचार आपके बचे् कच लाभाक्तित कर सकते हैं, िैसे: िलीय 

पचपकत्सा, संगीत पचपकत्सा, संवेदी पचपकत्सा, ध्वपन पचपकत्सा, आवाि पचपकत्सा, 

पहप्पचथेरेपी और बायचफीडबैक।  
 

kat6foundation.org में और अधिक FAQ पढें 
 

  



पवशेर्ष पवर्षय  
KAT 6 संस्करण वाले बचे् के माता-पपता सबसे पहले पहचानते हैं िब वे पिस व्यक्ति की 

देखभाल करते हैं वह संकट में है और पचपकत्सा देखभाल की आवश्यकता है। KAT 6 पसंडर चम 

(SYNDROME) वाले लचग चुपचाप बढते ददत कच सहन कर सकते हैं िब तक पक यह गंभीर 

नही ंहच िाता है और आंत्र रुकावट का कचई संकेत नही ंपदखा सकता है िब तक पक यह 

गंभीर पडग्री तक प्रगपत नही ंकरता है। रुकावटें बार-बार हच सकती हैं और पकC भी उम्र में 

हमला कर सकती हैं। एक रुकावट िल्दी से गंभीर से खतरनाक तक िा सकती है। 
 

आंत में कम गपतशीलता का मतलब मांसपेपशयच ंके कमिचर संकुचन है िच िठरांत्र संबंिी मागत 

में सामग्री कच पमपश्त और पे्रररत करता है। िब कमिचर संकुचन आंतच ंकी सामग्री कच आगे 

बढाने में पवफल रहते हैं, तच यह इलस है - एक रुकावट नही ंबक्ति िीमी गपत या ठहराव। 
 

यपद आंत्र सामग्री बहुत लंबे समय तक बैठती है, तच वे संभापवत गंभीर पररणामच ंके साथ 

पकण्वन और िय शुरू कर सकते हैं। यपद यह अंततः अपने आप चलना शुरू नही ंकरता है, 

तच यह गैर-इनवेपसव उपचारच ंका िवाब दे सकता है िैसे पक मौक्तखक रूप से पलए गए 

उते्तिक या रेक्ट्ल एनीमा। लेपकन अगर पनरंतर आंदचलन के पलए एक शारीररक बािा है, तच 

समस्या िल्दी से िीवन के पलए खतरा बन सकती है। 
 

गभतिारण के दौरान, िब पवकासशील आंत्र पथ का एक पहस्ा बचे् के पेट में ठीक से 

स्थानांतररत करने में पवफल रहता है, तच इसे एक पवकृपत के रूप में िाना िाता है। यह एक 

शारीररक दचर्ष है और िन्म के बाद समस्याएं उत्पन्न हचने पर संदेह पकया िाना चापहए। यपद 

यह सामान्य पाचन में बार-बार हस्तिेप का कारण बनता है या रुकावट की ओर िाता है, तच 

यह एक गंभीर समस्या बन सकती है। 
 

िब आंत का एक लूप और पझल्ली िच इसे रखती है, सॉसेि पलंक की तरह एक दूसरे के 

चारच ंओर मुडती है, तच यह एक रुकावट का कारण बनता है पिसे वॉलु्वलस कहा िाता है। 

फंC हुई आंतच ंकी सामग्री, िच पहले से ही आंपशक रूप से पच गई है, हालांपक टूटना िारी 

रखती है, और कुछ सामग्री कच दस्त या गैस के रूप में बाहर पनकाला िा सकता है, िबपक 

इसमें से अपिकांश बने रहेंगे और आंत कच सूि देंगे। 
 

वॉलु्वलस से पीपडत व्यक्ति, िच िल्द ही आपातकालीन सितरी में प्रवेश करता है, अभी भी 

सितरी में आंत्र पथ का पहस्ा खच सकता है। आपातकालीन सितरी के पबना एक वॉलु्वलस घातक 

हचना लगभग पनपित है। गैस की बढती िेब का लगातार एक्स-रे पर पता लगाया िा सकता 

है, लेपकन अगर पचपकत्सक रचगी कच संपदग्ध खाद्य एलिी के पलए इलाि कर रहा है या पचंता 

के कारण नखरे का पनदान कर रहा है। 
 

सामान्य आबादी में एक वॉलु्वलस एक दुलतभ घटना है, लेपकन KAT 6 आबादी के Bच यह 

गंभीर पचंता का पवर्षय हचने के पलए काफी आम लगता है। अब ऐसा प्रतीत हचता है पक 

अनुपचाररत आंत्र रुकावटें KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) से प्रभापवत बच्च ंमें मृतु्य का प्रमुख 

कारण हैं। 



 

KAT 6 आबादी के साथ संचार समस्याएं आम हैं क्चपंक ददत के पलए एक उच् सपहषु्णता है। 

KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) वाले बच्च ंऔर वयस्कच,ं पवशेर्ष रूप से वे िच हमें यह नही ं

बता सकते हैं पक कुछ ददत हचता है या िहां ददत हचता है, आंत आंदचलन की कमी के पलए 

लगातार पनगरानी की िानी चापहए। डॉक्ट्रच ंकच भरचसा करने की िरूरत है पक हम उन्हें क्ा 

बता रहे हैं, और इसपलए हमारी िानकारी पविसनीय हचनी चापहए। खुद कच पशपित करके, 

हमारे बचे् द्वारा हमें पदए गए संकेतच ंपर पूरा ध्यान देना, और यह सुपनपित करना पक हम 

पचपकत्सा प्रदाताओं के साथ लगातार और सटीक रूप से संवाद करते हैं, हम अपने बचे् के 

सबसे अचे्छ वकील बन सकते हैं। 
 

पररवारच ंका समथतन करना 
 

पररवारच ंकच एक साथ लाना  
 

KAT 6 फाउंडेशन अंतरातष्ट्र ीय KAT 6 A और KAT 6 B समे्मलन का आपिकाररक प्रायचिक है। 

हमने बाल्ट्ीमचर, मैरीलैंड में िॉन्स हॉपपकंस के साथ संयचिन में तीन समे्मलनच ंकी मेिबानी 

की है। वापर्षतक समे्मलन का लक्ष्य अंतरराष्ट्र ीय स्तर पर KAT6A और KAT6B अनुसंिान कच 

मिबूत करना है। प्रते्यक समे्मलन पररवारच,ं पचपकत्सकच ंऔर शचिकतातओं के Bच खुले संवाद 

कच सिम बनाता है और KAT 6 समुदाय कच अपने नेटवकत  का पवस्तार करने के पलए एक 

मंच प्रदान करता है। 
 

अपिकार प्राप्त 

अनुदान अपिकार प्राप्त अनुदान सहायक उपकरणच,ं उपकरणच ंऔर प्रौद्यचपगकी की खरीद के 

साथ-साथ KAT 6 पसंडर चम (SYNDROME) के पनदान वाले व्यक्तियच ंके पलए पवपभन्न प्रकार के 

उपचारच ंके पलए िन प्रदान करते हैं। सहायक उपकरण और प्रौद्यचपगकी व्यक्तियच ंकच समाि 

में अपिक पूरी तरह से भाग लेने, खुद की देखभाल करने, शैपिक लक्ष्यच ंतक पहंुचने, मिबूत 

कनेक्शन बनाने, संचार में सुिार करने और सामापिक और भावनात्मक पवकास प्राप्त करने में 

सिम बना सकती है। 2020 के बाद से, हमने अमेररका और अंतरराष्ट्र ीय स्तर पर रहने वाले 

KAT 6 व्यक्तियच ंकच 50 से अपिक अनुदान पदए हैं। प्रते्यक अनुदान पुरस्कार यूएस $ 600 

के पलए है। पदशापनदेशच ंके पूणत सेट के पलए https://kat6a.org/empowered-grant/ 

पर िाएं और आि एक एक्तप्लकेशन डाउनलचड करें । 
 

KAT6 वकालत 

हमारी वकालत टीम देखभाल करने वालच ंकच सूपचत पनणतय लेने और अपने बचे् के पलए इष्ट्तम 

सेवाएं और देखभाल प्राप्त करने के पलए शैपिक और पचपकत्सा प्रणापलयच ंकच नेपवगेट करने में 

मदद करती है। टीम पशिा से वयस्क सेवाओं में संक्रमण करने वाले पररवारच ंके पलए एक 

महान संसािन है। वे व्यक्तिगत पशिा यचिनाओं के साथ छात्रच ंकी प्रपक्रया और अपिकारच ंकच 

समझने में पररवारच ंकी सहायता करते हैं और माता-पपता कच मूल्ांकन ररपचटत और उनके 

पनपहताथत की व्याख्या करने में मदद करते हैं। 



डर ाइपवंग अनुसंिान (Driving Research) 
 

 कैट 6 फाउंडेशन गवत से पररवारच ंकच वततमान अनुसंिान अध्ययनच ं से िचडकर अंतरातष्ट्र ीय 

अनुसंिान कच पनपि और समथतन देता है। 
 

• डेपवड गेफेन सू्कल ऑफ मेपडपसन, यूएसए - KAT 6A और KAT 6 B पर से्ट्म सेल 

अनुसंिान, िच पवकपसत करना िारी रखता है (2017 - वततमान) 

• टेक्तियन इंस्ट्ीटू्यट, इज़राइल - KAT 6 A और KAT 6 B पसंडर चम (SYNDROME) (2018 

- वततमान) में अंतपनतपहत आणपवक पैथचपफपियचलॉपिकल तंत्र का मल्ट्ीपे्लक्स पवशे्लर्षण 

• वाल्ट्र और एपलिा हॉल इंस्ट्ीटू्यट ऑफ मेपडकल ररसचत, ऑस्ट्र ेपलया - KAT 6 A और 

KAT 6 B चूहच ंके अध्ययन संभापवत उपचार के भपवष्य के लक्ष्य के साथ चल रहे हैं 

(2018 - वततमान) 

• मडोक पचल्ड्र न ररसचत इंस्ट्ीटू्यट, ऑस्ट्र े पलया - KAT 6 A और KAT 6 B व्यक्तियच ंपर 

अंतरातष्ट्र ीय भार्षण अध्ययन (2019 - वततमान) 

• चान िुकरबगत पहल, यूएसए - KAT 6 फाउंडेशन कच चान िुकरबगत इपनपशएपटव: रेयर 

एि वन नेटवकत  के पहसे् के रूप में चुना गया था - 30 रचगी के नेतृत्व वाले संगठनच ं

का एक समूह िच अनुसंिान में तेिी ला रहे हैं और दुलतभ Bमारी के क्तखलाफ लडाई में 

प्रगपत कर रहे हैं (2020 - वततमान) 

• सेंटर च एंडालुज़ डी बायचलचपगया डेल डेसरचलच (CएBडी), से्पन - KAT 6A पसंडर चम 

(SYNDROME) (2020 - वततमान) में सटीक व्यक्तिगत पचपकत्सा का एक अध्ययन 

• सेंटर फॉर ररिेनरेपटव मेपडपसन (Cआरईएम), यूएसए - KAT 6 फाउंडेशन और 

सहयचपगयच ं ने KAT 6 A और KAT 6 B वेररएंट (2022 - वततमान) के पलए पहला 

रचगी-वु्यत्पन्न पे्रररत पु्लररपचटेंट से्ट्म सेल (आईपीएसC) बैंक स्थापपत पकया है। 

• कैनेडी पक्रगर इंस्ट्ीटू्यट, यूएसए - KAT 6A पसंडर चम (SYNDROME) में अनुभूपत और 

नू्यरचपबहेपवयर का पायलट अध्ययन (2022 - वततमान) 

• दुलतभ रचग: मॉडल और तंत्र नेटवकत  (आरडीएमएम), कनाडा - KAT 6A और KAT 6 

B िीन उत्पररवततन (MUTATIONS) (2022 - वततमान) के नू्यरचलॉपिकल पनपहताथत की 

िांच करने के पलए फ्लाई मॉडल कच शापमल करने वाला पहला अध्ययन 
 

इस पथ प्रदशतक शचि के बारे में अपिक िानें और kat6a.org/funded-projects/ में 

शापमल हच ं

  



KEY RESOURCES / मुख्य संसािन 

KAT6A Fact Sheet by Centre for Genetics Education 

KAT6A Syndrome Report by NORD  

KAT6A Syndrome: Genotype–Phenotype Correlation in 76 Patients with Pathogenic 

KAT6A Variants  

KAT6B Disorders 

KAT6B-Related Disorders Report by NORD 

Novel Variants in KAT6B Spectrum of Disorders Expand Our Knowledge of Clinical 

Manifestations and Molecular Mechanisms  

 

 

https://kat6a.org/wp-content/uploads/2021/09/KAT6A-fact-sheet.pdf
https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6a-syndrome/
https://www.nature.com/articles/s41436-018-0259-2.epdf?author_access_token=vYPabhA0DkDjxiy06EVfmtRgN0jAjWel9jnR3ZoTv0N-KnpQudTOm8X4nQqV34S_FgZxk0QmmOfMakjjNnn7Cod9Vd3FCj7riSKfS5AWJpxjnuID9QuHHDCQXfoLeSiSIOW8kwD2fEeR_C_VXZu9Dw%3D%3D
https://www.nature.com/articles/s41436-018-0259-2.epdf?author_access_token=vYPabhA0DkDjxiy06EVfmtRgN0jAjWel9jnR3ZoTv0N-KnpQudTOm8X4nQqV34S_FgZxk0QmmOfMakjjNnn7Cod9Vd3FCj7riSKfS5AWJpxjnuID9QuHHDCQXfoLeSiSIOW8kwD2fEeR_C_VXZu9Dw%3D%3D
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK114806/
https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6b-related-disorders/
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.1809?fbclid=IwAR1qKDuJcs1uFhInoGrUcaEBzgtp117rTe9hBCXXl1BUGB4YDhsw9pWvRmY
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.1809?fbclid=IwAR1qKDuJcs1uFhInoGrUcaEBzgtp117rTe9hBCXXl1BUGB4YDhsw9pWvRmY
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