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 ÆWO�«—Ë »U��√ s� W&U� ‰UH�_« bM� lMB�ö�« Âb�« dI�  ôU�

, U?OM��«Ë W?��d?�« w�Ë Ÿc'« vK?� W(U?�
ÆdLF�« ÂbI� l� d��√ W�U(« —uD�� UL�

qJA� VOK(U� …uN?I�« ÊuK� lI� ÀËb� ‡≤
Æd�c�« n�¬ m�B��« l� Ë√ U�b�u� lzU�

,©‚UN�® ÍbK'« ∕U?�BK� ‰«Ë“ Ë√ hI�  ‡≥
Íe�Ëd?��« ÊuK�?�«  ôU?� s� Áe?O?O9 sJ1
Âb�« q?I�  U???OK?L???� V�???�� Àb???% w?��«
vK� ÊËb?L?�?F� s�c�« v{d?*« bM� …—dJ�*«
ÕdD?� w�UJ�« ¡«Ëb?�« «u??IK?�� r� sJ?�Ë ,p�–

Ær�'« s� b�b(«
dB�Ë r�(« dG( v{d*« vK� VKG�
rN�b� rNM� s?�dO?�J�« Ê√ 5�?� b�Ë ,W?�U?I�«
VO??�??�?�?� sJ�Ë ,u??LM�« Êu??�d?N?� hI�
Æ rN?HB� w�«u?� Êu?�dN�« «c?N� W?'UF?LK�
, W�uK?F�« ·«d�_«  U�u??A� d??�?J� p�c??�
Âb�«  U??�?�d??� lOM?B� hI� ÎU??(u?B??�
,ÂUN�ù« »U?O� Ë√ —UDA�«Ë l�U(_« …d?��Ë
o�«d��  …d�FJ�« »U?O� Ë√ lMB� hI� Ê√ UL�
ÂU???N�ù« »U??O???� Ë√ lMB?� hI� l� U???�Ëœ
Èd???�_« W�d�d???��« W?�U??(« l� W?�—U??I?*U�
Àb?�� w��«Ë(TAR) —U� W?�“ö�?0 W�Ëd?F*«
»U?O?�Ë W�u?�b�«  U?�?O?H?B�U� hI� U?N?O?�
Æ ÎU�Ëœ …œu�u� ÊuJ� ÂU?N�ù« sJ�Ë ,…d�FJ�«
,ÎU�Ëb???� q�√ U??N�S???� Âb??I�«  U�u???A� U??�«
U�dB�Ë ÂbI�« l�U(√ ‚UB��« vK� qL�A�Ë
ÂbI�«Ë WO�K<« ÂbI�« œu?�Ë p�c�Ë ,UN�d��Ë
„—u�U?� ÏlK� Àb???�� ÎU�U???O???�√Ë ,W??�D?�*«

Æ5�U��U�  U�uA�Ë

lOL?� w� lMB?�ö�« Âb�« dI?� Àb��Ë
¡UM?�ú� ¡U�ü« t�—u?�Ë W�d???A??��« ”U?M�_«
s�Ë ,© W?O�M?��® …—u?N?I� W�b?�?� WH?B�

‡:wK�U� t�U�ö� r�√
ÊËb� W??O???�–u/ W�b??�??�  U?�u??A� ‡±

Íu�œ »«dD{«
Æ Íu�œ »«dD{« l� WLOK� W�b�� d�UE� ‡≤
,W�u?�œ  U�«dD{«Ë W�b?��  U�u?A� ‡≥
,…—u?�c*« Âb�« dI?�  ôU?� s� %∂µ q�9Ë
—u�O?�Ëd��« UNOK� ·]d?F� w��« W�U(« w�Ë
n(Ë U????�b?M� (FANCONI) w�u?J�U????�
wL??� U?N??�??�u0 w��«Ë …d??� ‰Ë_ ÷d*«

Æ ¢w�uJ�U� Âœ dI�¢ ÷d*«
X�Ë v{d*« s?� %∑µ d?L?� ÕË«d??��Ë
, WM?� ±¥ v�≈ ≥ 5?� ÷d*« hO?????�????A�
l��Ë —u?�cK�  «uM� ÊUL� d?L� j�u?�0
s� %¥ „U?M� Ê√ U?????L?????� ,ÀU?�û�  «u?M�
s� v?�Ë_« WM�?�« w� h�???A?�  ôU???(«

Æ d��√ Ë√ WM� ±∂ dLF� %±∞Ë ,dLF�«

÷dLK� W�d�d��« d�UE*«
d?�?�√ Ë√ …b?�«Ë œu?�u� ÷d?*« d�UE��
…eO?L*« WO?IK)« W‡�b�?'«  U‡�uA?��« s�
, W�u????�b�« rE?F�« wI?� qA???� d?‡�UE?� l�
WO?G�B�« h�?H�« ‚d� `{u�Ë ,©±® ‰Ëb�
d�U?E*« Ê√ W???(U??)« ©W???O???�Ë“u??�Ëd?J�«®

 ‡: wK�U� v�≈ dOA� ÷dLK� W�d�d��«
Âœ d???????I????????� rN?�b?� v?{d*« s?� %≥π ‡

Æ W�b��  U�uA�Ë
Âœ d?I?� rN�b� %≥∞ ‡

Æ U�uA� ÊËœ
r?????N????�b?????� %≤¥  ‡

ÆjI�  U�uA�
r??N??�b?� f??O??� %∑ ‡

Æp�– s� ¡w�
s� t?�S???� p�c???�
d�UE� œu?�Ë lzUA�«
‡: UNM� ÷dLK� Èd�√
b�b?????� m�?????B� ‡±
`�?B� YO??�� bK'U�
-U????� wM?� ÊuK� t?K�

ÆW�bK� WOG�B�   ôb��
ÆW�U� dB�

Æ©b�e�« ,…d�FJ�«ÆbO�«ÆÂUN�ù«® ÍuKF�« ·dD�U�  U�uA�
U(u?B�® WOK�UM��« ¡U?C�_U�  ôb��Ë wK�UM� —u?B�

Æ©—u�c�«
©ÍdI� œuL� , W��— ,t�ËØ”√—® Èd�√ WOKJO�  «œu�u�

W�Ë«e�« w�® ‚P*« ‚u�  U?O� Ë√ WOMH� Ë√ WOMO?�  «–Ëc�
Æ©5FK� WOK�«b�« Ë√ WO��_«

ÆW�uK�  U�uA�
ÆrL( ,©WOK�«œË WO�—U�® WO�–√  «–Ëc�

Æ©ÂbI�« l�U(√® f�U�_« Ë√ ÂbI�« Ë√ ‚U��« Ë√ ÷u(U�  U�uA�
ÆW�uz— WO�K� Ë√ W�bF�  U�uA�

∂µ
∂∞
µ∞

¥∞
≥∞

≤µ
≤µ
±∞
±∞
±∞

W�u�*« W��M�«

Æ(Alter) d��«Ë (Young) m�u� W�«—œ s� ‡
Æw�uJ�U� Âœ dI� d�UE� ©±® ‰Ëb� fi

Íb�'« –ËcA�« Ë√ »«dD{ô«

ÊuF���«Ë ÍœU(« œbF�« ‡ ‡�±¥≤µ  V�— WOMI��«Ë ÂuKF�«  ‡≥¥ 



WOMI��«Ë ÂuKF�« ÊuF���«Ë ÍœU(« œbF�« ‡ ‡�±¥≤µ  V�—≥µ  ‡

lÒMB�ö�« Âb�« dI�

ÆWOKJ�« …d�� ‡
Æ ÷u(« w� U�œu�Ë  ‡
Æ”dH�« qF� qJ� UN�  ‡

hI� Ë√ WO�u��« ¡UC�_U� n�UC� œu�Ë ‡
ÆUN�UO� Ë√ UNFMB� ¡u� Ë√ UNFMB��

Æ V�U(« Ë√ WOKJ�« w� ¡U*« s� WOL� œu�Ë ‡

÷d‡LK� W‡‡�u�b�« d‡‡�UE*«
W�«b???��« pK� u?� w�U??�_« d???NE*« Ê≈
Ÿu� hI� l� rEF�« wI?� qAH� W?O��—b?��«
YO� , W?�u�b�«  U�?�d*« s� d‡�?�√ Ë√ b�«Ë
p�– wK� , U??�?O?H?B�« hIM� W?�U?(« √b?��
,Âœ d?I?� r� s�Ë ,W?�?�;«  U?�dJ�U�  hI�
w� b�b???� lMB?�ô v�≈ —uD�?� W�U??N?M�U�Ë
s� q�UJ�« d?O?�?F?�?�« sJ�Ë , ôU?(« rEF?�
vK� “eF��Ë nK��� q�UA�«  U�dJ�« hI�

 Æ «uM� v��Ë dN�√ Èb�
ÃUL�_U� Ÿ—U���Ë ÷d*« …b� —uD��
b‡?M� Ë√ ,Àb????% w?��« © U?‡�U????N?????��ô«®
Íu?O?(« œU?C*« q�?� W‡‡�Ëœ_« Â«b?�?�?�«
ÀËb?� —dJ�?� b‡‡�Ë ,©‰uJOMO?H??�«—uKJ�«®
d??L???F�« f‡?‡HM� W?‡‡�u??�b?�«  ôb‡‡�???��«
W‡M� ¥∞ dLF�Ë , …d?�_« fH� w� ÎU‡��dI�
%π∏ b‡M?� W‡�u??�b?�«  «–Ëc‡A�« `?�??B�

Æ5‡�UB*« s‡�

œu??�Ë s� ‡ ÎU???��U??� ‡ —u??�c�« w?�U??F�Ë
—uD��« h?I� U?N??O?� U0 W??OK�UM�  U�u??A�
◊u?�� Âb?� Ë√ ,VO?C?I�« d?G?( Ë√ ,w�M'«
œu�Ë Ë√ ,ULN�UO� Ë√ UL�—uL{ Ë√ 5�OB)«
Áu?A�Ë WHKI?�« W�uH� oO?C� Ë√ w�?% qOK�≈
‡ÎU�UO?�√ ‡ s�bM� b�uO?� ÀU�ù« U�√ ÆqOK�ùU�
Àb??�� b?�Ë ,Áœ«b??��« Ë√ q�??N*«  w� Áu??A�

ÆiO�*«Ë r�d�« w� ÁuA� Ë√ œ«b��« p�c�
l� ¡«b�« «c� v{d?� Áu�Ë t�U?A�� p�c?�
,rNMO� W�«d?� œu?�Ë Âb?� r�— Î«dO?�?� UN?C?F�
 «dOG?��« nK���Ë ,…u�≈ rN�Q?�Ë ÊËb�� YO�
lzU� qJA� n�Q�� UNMJ�Ë ,WON�u�«Ë WO�√d�«
,‚P*« ‚u?�  UO?�Ë …dO?G?( ÊuO?�Ë ”√— s�
l� s?�–U?????� qJ?�Ë r�?????�� Ê–_« Êu?J�Ë
s� %±∞ w�«u� Ê√ U?L� ,WOF?O�� dO� W?OF{Ë

ÆwKI� d�Q� rN�b� ÊuJ� v{d*«
U?N��ƒ— sJ1  U�u?A� WOKJK� Àb?%Ë
s�Ë ,w�U?F�ô« d�u?B��U� U?NB?O�?A�Ë

‡:wK�U�  U�uA��« Ác�

bM� ¡«d??L???(« Âb‡�«  U�d??� e‡?O??L??��
q�?� v�?� r‡�(« …d‡?O�?�  U?N�Q� v‡{d*«
U?N�uJ?� e?O?L?�� U?L?� ,ÂU?� Âœ d?I?� ÀËb?�
rE?F??�Ë ,(F) wM?OM'« »U???C??)« …œU?�e�
¡«d????L????(«  U�dJ?�« ÊuJ� Êu?J� v?{d*«
,wIM�« qA??� s� ¡e?�?� ‰U?F?� d??O?� rN�b�
 U�dJ�« Ác� …U?O� ‰b?F� dB?I� Ê√ sJ1Ë
`�?B� wIM�« ÊS?� ÷d*« Âb?I� l�Ë ,Îö?OK�
p�– Êu‡J� b�Ë ,ÎU?L�A?��Ë W‡�uK)« h‡�U�
d�?�√ W�U(« —uD� l�Ë ÆÎU‡�UO?�√ wFI� q‡JA�
Ê√ sJ1 W?‡�e??)«d‡�??� wIM?�« h�??� ÊS‡�
d?I�  ôU?� w� Á«d� U* WK�U2 …—u?( `{u�

Æ…b�bA�« W���J*« lMB�ö�« Âb�«
«c‡‡?� w‡� Èd??�J�«  «œu‡�u?‡*« s�Ë
d‡O??� W??O??G??�?B?�« W?�U??A??N�« pK?� ¡«b‡�«
WO?G�(  «d?�J� d‡‡NE� w��« ,W‡‡OF?O�D�«
…œU?�≈Ë  «u?��Ë VO�d?� …œU�≈  l� ,W�u?H?�

 ,wK�«œ n�UC�

ÊU�d��«Ë w�uJ�U� Âœ dI�
WGO?B�« w�  U�«dD{« s� Àb��U� Ê≈
ÍËuM�« iL?(« »u?O?� q?�?� ‡ W?O?G?�?B�«
W�–_«Ë ‡ (DNA) 5�????�????�ô« ’u???I?M�

ÆlMB�ö�« Âb�« dI� v{d* W�b�'«  U�uA��« iF� fiÆwDO;« Âb�« ‚UD� w� q�UA�«  U�dJ�« hI� fi

Æl�U-_«  U�uA� fi

Æw�uJ�U� W�“ö�� w�  UOG�B�«  U�uA� fi



ÊuF���«Ë ÍœU(« œbF�« ‡ ‡�±¥≤µ  V�—

lÒMB�ö�« Âb�« dI�

WOMI��«Ë ÂuKF�«  ‡≥∂ 

ÆÊUL�«u� W�“ö�� ÷«d�√ iF� fi

Âœ d??I??� ÷d???� w� Àb??% w��« W?�uK)«
÷«d�_« s� b�bF�« ÀËb?�� —cM� w�uJ�U�
b??I?� qF??H�U�Ë Æ © U�U�d??��«® W?�??O?�??)«
Âb�« ÷U?C?O�«  ôU?� s� b?�b?F�« XK�?�
Íu?IM�« ÷U?C?O?�ù« Ÿu� s� ÎU?(u?B?�Ë
qB� U0—Ë ,U�d??O?�Ë b?�J�« Â«—Ë√Ë œU?(«
s� %≤∞ v�≈ W?�O?�)« Â«—Ë_« —u?N� W�?��
%µ s� q�√ s� W??�?�M�« Ã—b??��Ë , ôU?(«
µ —UL?�Q� p�–Ë %µ≤ v�≈ %≤µ v�≈ %∏ v�≈
l?� ,w�«u??????�?�« vK?� WM?� ¥∞Ë ≤∞Ë ±∞Ë
bM� b�«Ë ÊU�d?� s� d��√ ÀËb� ‰U?L��«
d?O?� Â«—Ë_« ’u?B?��Ë Æh�?A�« fH�
q‡‡?� ÊS?� b‡?�J�« Â«—Ë√Ë  U??{U?C??O�ù«
vK�  «uM� ±∞dLF� «u�U?� ÎU��dI� v{d*«
j�u?�?0 Ë√ ,Â—u�« hO?�??A� X�Ë q�_«
 U�U‡�d??��« r‡?EF?�Ë ,W‡?‡M� ≤≥ d?L??�
U�ö?)« wH?�d?� ÊU‡�d?� Ÿu� s� X�U?�
s� l‡�u?� Í√ w?� W?O?L?C?N�« …U‡?‡MI�« w�
,Ãd‡A?�«Ë rO??I???�??�*« v?�??�Ë Âu‡?IK(«
W?�?O?�?� ÷«d?�√ „UM� X�U?� q?‡�√ qJA�Ë
p�c?�Ë r‡?�d�« oM�Ë Ãd?H‡�« w� W??OK�UM�
 U?I??�«d� XH?(Ë U??� Îö?OK�Ë Æ—b??B�« w�
,h�A�« f‡H� bM� Â—Ë s� d�?�_ WO�—Ë
,U‡‡‡�u?�?�ö‡�u�b‡*«Ë e‡LK�Ë Â—Ë q‡�?�
ÊU�d??� Ë√ ,Ãd??H�«Ë ÊU??�?K�« ÊU�d??� Ë√

Æ¡Íd*«Ë b�J�« ÊU�d� Ë√ ,ÊU�K�«Ë b�J�«
W?�?O?�)«Ë …b?O?L?(« b?�J�« Â«—Ë√ Àb?%
ÎU??�u??O??�  U�U�d??��« d??�??�√ s�Ë ,…d??�J�
W‡�b�J�« Â«—Ë_« r� ,W�b�J�« U�ö‡)« ÊU�d�
p�c?� ÆW?‡�b?G�« b‡�?J�« Â«—Ë√Ë ©U?�u�U??�?O�®
ÊËc‡�Q� ÎU��dI� v?{d*« q� Ê√ V��� t‡�S�
ÊS� Â—u�« hO�A� X�Ë 5‡�Ë—b�_« Ãö�

ÆÂ—u�« À«b‡�S� t�—u� wH� sJ1ô «c‡�

÷dLK� wI�dH��« hO�A��«
Âb�« d??I??� ÷d??� hO??�??A� qN??��
W�u?�b�« d�UE*« œu?�u� ÎU?O�?�� lMB?�ö�«
ÊU?� «–≈ ÎU(u?B?�Ë Èd�_«  U?�uA?��«Ë

eO?O9  VFB?� b�Ë ,Êu�U?B� ¡UI?�√ „UM�
lMB?�ö�« Âb�« d?I??� s� w�uJ�U?� Âœ d?I?�
œu?�Ë Âb??�  ôU?� w� ÎU?�d�d?� V�??�J*«
s� t�S?� W�U?(« Ác?N�Ë ,W�b?�?�  U�u?A�
ÎU(u?B�Ë d��?<U� W�UF�?�ô« Í—ËdC�«
r�√ s�Ë Æ W??O??G??�??B?�« qO�U??�??��« W??N??'
dI� ÷d� s� U?NI�dH� sJ1 w��« ÷«d�_«

‡: wK�U� lMB�ö�« Âb�«

 ÊU‡L�«u� W‡�“ö�� fi

b??F� W�œU???F??�*«  U�dJ�« h?I� Ê√ r�—
b�u??�U�œ ÊU??L??�«u??� W??�“ö??�?* Î«d??NE�
ÊS????� (Shwachman-Diamond Syndrome) 

b� s�cK?�«  U�O?HB�« hI� Ë√ØË Âb�« d?I�
W??�“ö???�??� v{d??� n?B� vK� Ê«d???NE�
Ác� v{d� q?F�� b� b�u?�U�«œ ÊUL?�«u�
Âœ d?I?� v{d??� l� Êu?�?�?�K?�  W?�“ö?�*«
Ác� v{d???� Ê√ ÎU??(u??B??�Ë ,w�u?J�U??�
w�U?��U�Ë ,u/ qA� rN�b� Àb?�� W�“ö?�*«
»«d‡D{« u� ULNMO� ”U�_« o�dH��« vI��
w��« w?‡�U�dJM?��« “«d??�ù« W‡H??O�Ë ¡u??�
W‡?�U??� w� ’U???B???�??�« ¡u???�� ÍœR‡?‡�
 U?��≈ r��Ë Æb�u�U�«œ ÊU?L?�«u� W?�“ö�?�
W?H?O?�Ë W?�«—œË “«d?��« r�œ qOK?�?�� p�–
wFDI*« wI?�D�« d�u?B�?�« Ë√ ,”U‡‡�dJM��«
…eO‡?L*« WOKJO?N�« d�U‡E*« s�Ë Æ”U�dJM�K�
…e??O??L*« …d??O??B??I�« Ÿö??{_« pK� ÎU??C�√

s� U�d??O?�Ë …œôu�« bM� —b‡B?�« Áu‡A�Ë
 ôU????� w� W?‡‡K?�uD?�« ÂUEF?�«  U�U????(≈
ÊS?�  U?OG?�?B�« U?�√ Æb�u?�U�œ ÊUL?�«u?�
b�u� ôË ÊU?L�«u?� w� WOF?O�� UN?�G?O(
W?{d;« ôË W�u?HF�« ô  «d?�J��U� …œU�“

Æw�uJ�U� w� Á«d�U� iOI� vK�

w‡IK)« Êd‡I��« d‡�� fi
l� wI?K)« Êd??I??��« d‡�??� „d??�??A� 
w‡�uJ�U??� Âœ d‡‡I?� ÷d‡�  U‡?H?( iF�
q‡�U??�  U‡‡?�d?� h?I� ÀËb??� U?N??O??� U0
l�Ë ,bK'«  U??G?�?B�Ë  U�U?�d?��« …œU�“Ë
÷d?� W�U??� w� nK�?�??� m�?B?�?�« ÊS?� p�–
Ã–u‡L?M� d‡�U?E�� YO??� w?‡‡IK)« Êd???I??��«
—b??B�«Ë W??�?�d�«Ë t??�u�« vK?� wD� wJ�??�
ÆÎU???��U??� W???OzU???�Ë  U??F???�u� l� 5?�«—c�«Ë
,Âb?I�« l?�U?(√Ë d?�U�_«  ‡ …œU??� ‡ »dDC�Ë
U??N??�u??�� l� ÊU?M�_U�  «–Ëc??� Àb??%Ë
‚dF�Ë dF?� j�U��Ë ,dJ�� qJA� U?N�uI�Ë

Æ5BL�_«Ë 5��«d�U� bz«“
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