
स््ममिथ-किंग््समिर ्संोलक्षण
पररवारों और चिकित््सा प्रदाताओं िे ललए मिार््गदल्श्गिा

स््ममिथस््ममिथ--किंग््समिोरकिंग््समिोर  ्संलक्षण्संलक्षण  क््याक््या  हैहै?
स््ममिथ-किंग््समिोर ्संलक्षण (SKS) एि दलु्गभ तंत्रििापररवर््गन (न््ययूरोडवेलपमिेंटल) आनुवंल्शि वविार है, स्ि्सिी पहिान 2013 मिें िी 
र्ई थी और िो MTOR िीन मिें पररवत्गनों (रोर् पदैा िरने वाले पररवत्ग ्यानी वेररएंट)) िे िारण पदैा होता है। SKS वाले व््यस्क्त्यों िे 
ललए ववल्शष्ट आनुवंल्शि पररवत्गन लभन्न-लभन्न हो ्सित ेहैं, और इ्सललए लक्षण भी लभन्न-लभन्न हो ्सित ेहैं। SKS िी ्सब्ेस आमि 
वव्शषेताएँ ननम्नांकित हैं:

•  बौद्चर्ि अ्शक्तता 
•  वविा्सात्मिि अ्शक्तता 
•  मिस््मतष्ि िा बड़ा आिार 
•  दौरे
•  ननद्ा ्संबंर्ी परे्शानन्याँ

MTOR िीनिीनक््याक््या  हैहै?
हमिारे ्शरीर िे ललए अनुदे्श, DNA नामिि ्संरिनाओ ंमिें व््यवस््मथत होत ेहैं। िीन, DNA िे ऐ्ेस खंड होत ेहैं िो कि्सी ववल्शष्ट 
िा्य्गप्रणाली ्या िा्य्ग िे ललए अनुदे्श देत ेहैं।

MTOR िीन, ्शरीर िो MTOR पथ िे ललए अनुदे्श प्रदान िरता है। पथ हमिारे ्शरीर िी िोल्शिाओ ंिो ्सवंाद िरने िा एि तरीिा प्रदान 
िरता है (ि्ेैस कि िब बढ़ना है और कितनी िल्दी बढ़ना है)।  MTOR िीन र्णु्सयूरि 1, ववल्शष्ट रूप ्ेस 1p36 ्मथान, पर अवस््मथत होता है।

MTOR िीन मिें पररवत्गनों (स्िन्हें पररवत्ग ्या उत्पररवत्गन भी िहा िाता है) ्ेस अनत्सकरि्यण (िा्य्गप्रणाली मिें वदृ्चर्) हो ्सिता है। 
पथ अनत्सकरि्यण िे पररणामि्मवरूप, प्रभाववत तंत्रििा िोल्शिाएँ (न््ययूरोन) अ्सामिान््य रूप ्ेस बड़ी और िुरूवपत हो िाती हैं, स्ि्सिे 
फल्मवरूप मिस््मतष्ि िी वविृनत्या,ँ ्संज्ानात्मिि ववलंब और लमिर्गी होती है।

 2013 मिें पहली बार MTOR िे भीतर होने वाले आनुवंल्शि पररवत्गनों िो तंत्रििापररवर््गन (न््ययूरोडवेलपमिेंटल) वविार िे िारण िे रूप 
मिें देखा र््या था। ववल्शष्ट MTOR िीन पररवततों ्ेस िुड़ ेअलभलक्षणों िो पररभावषत िरना िारी रखने िे ललए अभी भी अध््य्यन िी 
आवश््यिता है। कफलहाल MTOR मिें होने वाले आनुवंल्शि पररवत्गनों िो तीन नदैाननि प्रिारों मिें ववभास्ित कि्या िा ्सिता है।
•  पहले ्समियूह मिें ्सामिान््यीिृत मिस््मतष्ि अनतवदृ्चर् (मिहामिस््मतष्िता), बौद्चर्ि अ्शक्तता, ्मवलीनता और अल्पतनाव ्यानी 

हाइपोटोनन्या (स्ि्ेस आमि तौर पर SKS मिाना िाता है) वाले रोर्ी ्शालमिल हैं।
•  दयू्सरे ्समियूह मिें वव्सररत मिस््मतष्ि अनतवदृ्चर्, मिस््मतष्ि िी ्सतह िी अ्सामिान््यताएँ (पॉलीमिाइरिोिाइरर्या), और त्विा वण्गिता 

िी अ्सामिान््यताओ ंवाले रोर्ी ्शालमिल हैं।
•  ती्सरे ्समियूह मिें, मिस््मतष्ि मिें होने वाले ऐ्ेस फोिल पररवत्गन स्िनिे िारण लमिर्गी रोर् होना बहुत िल्दी ्शुरू हो िाता है (फोिल 

िॉर्ट्गिल डड्सप्लेल्स्या ्या हेलमिमेिर्ालें्सफैली) ्ेस ग्र्मत रोर्ी ्शालमिल हैं।

MTOR पररवत्ग (वेररएंट)
2022 ति खोिे र्ए ्सभी अलर्-अलर् बदलावों िो ब्लिै राइर्टरं् नोट िरती है

MTOR पथ (पाथवे)
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इं्सलुलन, पोषि तत्व, वदृ्चर् िारि, न््ययूरोनल 
िनैलों और ग्रार्ह्यों िा ्सकरि्यण इं्सलुलन, वदृ्चर् िारि

िोल्शिा 
उत्तरिीववता/मितृ््यु

अतंग्र्गथनी 
्सघुट््यता

प्रोटीन ्साइने्मथील्स्या, 
िोल्शिा वदृ्चर् और प्र्सार

रैपामिाइल्सन

हमिारे हाल िे अध््य्यन मिें वेररएंट

हीट ररपीट

ववर्त मिें ररपोट्ग किए र्ए वेररएंट
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ऐ्साऐ्सा  िै्ेसिै्ेस  हुआहुआ?

्सभी व््यस्क्त्यों िे पा्स प्रत््ेयि िीन िी दो प्रनत्या ँहोती हैं, स्िनमिें 
्ेस एि मिाता ्ेस और एि वपता ्ेस ववरा्सत मिें लमिलती है। SKS आमि 
तौर पर एि अललरं््सयूरिी (ऑटो्सोमिल) प्रभावी अव्मथा है, स्ि्सिा 
अथ्ग है कि प्रत््ेयि िोल्शिा मिें पररवनत्गत MTOR िीन िी एि प्रनत 
वविार पदैा िरने िे ललए प्या्गप्त होती है।

MTOR िीन मिें पररवत्गन आमि तौर पर ्यादृस््छछिि घटनाएँ 
(नछिटपुट ्या ड ेनोवो) होती हैं िो र्भा्गर्ान ्ेस पहले अडं े्या ्शुरिाण ु
मिें होती हैं और वे पररवत्गन मिाता-वपता ्ेस ववरा्सत मिें नही ंलमिलत े
हैं। इ्स प्रिार िा पररवत्गन प्रभाववत व््यस्क्त िी ्सभी िोल्शिाओ ं
मिें मिौियूद होता है और इ्ेस िमि्गलाइन वेररएंट िहा िाता है।

िुछि SKS रोर्ी ऐ्ेस भी होत ेहैं स्िनिी िुछि िोल्शिाओ ंमिें, लेकिन 
्सभी िोल्शिाओ ंमिें नही,ं MTOR िीन पररवनत्गत होता है और 
इ्ेस दैर्हि (्सोमिैर्टि) मिोज़ाइल्सज्मि िहा िाता है। इ्स प्रिार िा 
पररवत्गन भी ड ेनोवो (वं्शानुर्त नही)ं है और ्यह र्भा्गव्मथा िे 
दौरान ब्छिे िा वविा्स होत े्समि्य कि्सी ्समि्य हो िाता है। इन 
SKS रोचर््यों मिें MTOR िीन उत्पररवत्गन िा पता िेवल प्रभाववत 
ऊतिों िे नमियूनों मिें लर्ा्या िा ्सिता है और रक्त ्या लार िे 
नमियूने मिें इ्सिा पता नही ंलर्ा्या िा ्सिता है।

्शा्यद ही िभी, SKS वाले लोर्ों िो पररवनत्गत िीन एि ऐ्ेस 
अप्रभाववत मिाता/वपता ्ेस ववरा्सत मिें लमिलता है स्ि्सिे ्शुरिाण/ु
अडं ेिी िोल्शिाओ ं (िमि्गलाइन ऊतिों) मिारि मिें ही MTOR िीन 
उत्पररवत्गन हो। इ्ेस िमि्गलाइन मिोज़ाइल्सज्मि िहा िाता है और 
हालांकि ्यह दलु्गभ है कफर भी अन््य रोर्ों िी तुलना मिें SKS मिें इ्ेस 
अचर्ि बार देखा र््या है।

भववष््यभववष््य  मिेंमिें  होनेहोने  वालेवाले  र्भ्गर्ारणोंर्भ्गर्ारणों  मिेंमिें  ऐ्साऐ्सा  होनेहोने  िािा  
िोखखमििोखखमि  कितनाकितना  हैहै?

एि पररवार मिें एि ्ेस अचर्ि व््यस्क्त्यों मिें होने वाले आनवंुल्शि 
पररवत्गन िे िोखखमि िो पनुराववृत्त िोखखमि िहा िाता है।
SKS वाले व््यस्क्त्यों िे ब्छिे िे प्रभाववत होने िी ्संभावना 

50% ति होती है। हालांकि, ्सटीि िोखखमि िी र्णना िरना 
मिुस्श्िल है क््योंकि ्यह इ्स बात पर ननभ्गर िरता है कि SKS 
वाले व््यस्क्त िे ्शरीर िी हर िोल्शिा मिें पररवत्गन होता है ्या 
िेवल िुछि ही िोल्शिाओ ंमिें।

कि्सीकि्सी  िेिे SKS ्ेस्ेस  ग्र्मतग्र्मत  होनेहोने  िािा  िै्ेसिै्ेस  पतापता  लर्ा्यालर्ा्या  
िातािाता  हैहै?

्यर्द कि्सी ब्छिे मिें SKS िे आमि अलभलक्षण हों तो आनवंुल्शि 
परीक्षण िी ल्सफारर्श िी िानी िार्हए। SKS ननदान िी पसु्ष्ट 
आणववि रूप ्ेस िी िाती है (ऐ्सा आनवंुल्शि परीक्षण िो MTOR 
िीन मिें पररवत्गन िी तला्श िरता है)। आनवंुल्शि परीक्षण आमि 
तौर पर रक्त ्या लार िे नमियूने िे ्साथ कि्या िाता है।

्यर्द ववववर्ता ्यानी मिोज़ाइल्सज्मि (्सभी िोल्शिाओ ंमिें 
आनुवंल्शि पररवत्गन नही ंहोता है) िा ्संदेह हो तो आनुवंल्शि 
परीक्षण एि लभन्न नमियूने पर कि्या िा ्सिता है।

्यह ननर्ा्गररत िरने िे ललए कि आपिे ब्छिे िे ललए कि्स 
प्रिार िा परीक्षण ्सब्ेस अ्छछिा रहेर्ा, ्यह ल्सफारर्श िी िाती 
है कि आप कि्सी आनुवंल्शिी टीमि ्ेस बात िरें।
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नदैाननिनदैाननि  वव्शषेताएँवव्शषेताएँ  ्या्या  अलभव््यस्क्त्याँअलभव््यस्क्त्या ँ(मिनैनफे्मटे्शनमिनैनफे्मटे्शन)
SKS िी आमि वव्शषेताएँ लभन्न-लभन्न होती हैं। पयूरी ्सयूिी िे ललए ्यहा ँदेखें।

व््यवहारव््यवहार--्संबंर्ी्संबंर्ी
•  ्मवलीनता/्मवलीनता वव्शषेि/्संवेदी प्र्सं्मिरण वविार
• ADHD (ध््यानाभाव/उ्छि-्सकरि्य्शीलता वविार)

•  अमिौखखि/वाणी वव्संर्नत्या ँ– ववलंत्बत वाणी ्या वाणी-
हीनता, वविृत उ्छिारण

•  खुद िो नुि्सान पहँुिाने वाला व््यवहार

तंत्रििातंत्रििा--्संबंर्ी्संबंर्ी
•  ्साव्गभौलमिि वविा्सात्मिि ववलंब/बौद्चर्ि हानन
•  बहृत््शीष्गता / मिहामिस््मतष्िता / वेंर्रििुलोमेिर्ाली / 

पॉलीमिाइरिोिाइरर्या/अन््य MRI मिस््मतष्ि अ्सामिान््यताएँ/
पहले 6 मिहीने तिेी ्ेस ल्सर िी वदृ्चर् 

• लो टोन (हाइपोटोनन्या)
•  दौरे (रात्रििालीन फोिल लमिर्गी ्सर्हत) 

•  नींद िी ्समि्म्याएँ (अननद्ा, रात मिें िार्ना, ननद्ा अश्व्सन)

•  श्रवण दोष 

•  प्रांत्मथा दृस्ष्ट दोष

्शारीररि्शारीररि
•  घुघँराले/लहरदार बाल 

•  िेहरे िी अ्सामिान््य वव्शषेताएँ
°  फं्टल बॉल्सरं्, खुले मिुँह वाली ्शक्ल, उभरा हुआ 

और लंबा फेल्रिमि, ्सपाट नेिल त्रिि वाली छिोटी 
नाि, मिैरिो्मटोलमि्या, हाइपरटेलोररज्मि

•  िन्मि िे ्समि्य मिैरिो्सोलमि्या (र्भ्गिालीन आ्य ुिे 
ललहाि ्ेस बड़ा) 

•  त्विा वण्गिता/ब्ला्मिो लाइनें/हाइपोमेिलानोल्स्स/
हाइपरमेिलानोल्स्स ऑफ इटो/िैफे औ ले दार्

•  प्सीने मिें िमिी/र्मिगी िे प्रनत अ्सहन्शीलता 
•  पहले 18 मिहीने ्ेस लेिर 2 वष्ग ति त्वररत वदृ्चर् 

•  ववलंत्बत अस््मथ आ्य ु(2 ्साल वाला ्मिैन नविात 
ल्श्श ुवाला था) / ्या थोड़ी बढ़ी हुई अस््मथ आ्य ु

•  मिोटर िौ्शल मिें िमिी

पािनपािन/िठरांरिी्यिठरांरिी्य
•  पािन ्संबंर्ी ्समि्म्याएँ (पेट मिें दद्ग, िब्ि)

•  अनतभक्षण — खाने िे प्रनत भयूख मिें अ्सामिान््य रूप 
्ेस वदृ्चर्

क््याक््या SKS िीिी  िोईिोई  रोर्मिुस्क्तरोर्मिुस्क्त  ्या्या  उपिारउपिार  हैहै?
वत्गमिान मिें, स््ममिथ-किंग््समिोर ्संलक्षण ्ेस िोई रोर्मिुस्क्त नही ंहै और अमेिररिी खाद््य एव ंऔषचर् प्र्शा्सन (FDA) द्वारा 
अनुमिोर्दत इ्सिा िोई भी उपिार नही ंहै। उपिार ब्छिे िे ववल्शष्ट लक्षणों पर आर्ाररत होता है।

अन्वेषणात्मििअन्वेषणात्मिि  चिकित््साएँचिकित््साएँ
SKS वाले िुछि रोचर््यों िो दःु्साध््य दौरों (ऐ्ेस दौरे स्िन्हें अन््य दवाओ ंद्वारा पयूरी तरह ्ेस नन्यंत्रित नही ंकि्या िा ्सिता है) िा 
उपिार िरने िे ललए ल्सरोललमि्स (रैपामिाइल्सन) ्या एवरोललमि्स ननर्द्गष्ट कि्या र््या है। वत्गमिान मिें इ्स बारे मिें िोई प्रिाल्शत 
डटेा नही ंहै कि ्यह कितनी अ्छछिछी तरह िामि िरता है (प्रभाविाररता) और SKS िा उपिार िरने िे ललए कफलहाल इन दवाइ्यों 
िो FDA द्वारा अनुमिोर्दत नही ंकि्या र््या है। SKS वाले लोर्ों मिें तंत्रििा-्संज्ानात्मिि वविा्स पर रैपामिाइल्सन िे दीघ्गिाललि 
प्रभावों िा पता लर्ाने िे ललए अध््य्यन लंत्बत हैं और रैपामिाइल्सन िी ्संभाववत प्रभाव्शीलता िो ्मपष्ट िरने िे ललए नदैाननि 
परीक्षणों िी आवश््यिता है।
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चिकित््साचिकित््सा  ्संबंर्ी्संबंर्ी  चितंाएँचितंाएँ

वविा्स
SKS वाले व््यस्क्त िन्मि िे ्समि्य अक््सर आिार मिें बड़ े

(मिैरिो्सोलमि्या) होत ेहैं। िन्मि ्ेस पहले िुछि मिें  
बहृत््शीष्गता (बड़ा ल्सर), मिहामिस््मतष्िता (बड़ा  

मिस््मतष्ि) और/्या वेंर्रििुलोमेिर्ाली िा ननदान कि्या िाता है।

पे्शी तान
SKS वाले व््यस्क्त्यों मिें अक््सर हाइपोटोनन्या (ननम्न पे्शी तान) 
होता है, स्ि्सिे पररणामि्मवरूप वविा्स मिें देरी हो ्सिती है िै्ेस 

कि पलटना, बठैना, रेंर्ना, िलना।

दौरे
SKS वाले लर्भर् 30-40% व््यस्क्त्यों िो दौरे पड़ ेहैं। िल 

रहे प्रबंर्न िे ललए िई लोर्ों िो लमिर्गीरोर्ी दवाओ ं(AED) िी 
आवश््यिता होती है।

नींद
िई पररवार SKS ्ेस ग्र्मत अपने ब्छिे िे ्साथ हो रही ननद्ा 

्समि्म्याओ ंिे बारे मिें ्सयूचित िरत ेहैं। ननद्ा अध््य्यन ्समि्म्याओ ं
िी पहिान िरने मिें मिदद िर ्सिता है और ननद्ा वव्शषेज् ्या 
बाल रोर् वव्शषेज् चिकित््सा प्रबंर्न िी ल्सफारर्श िर ्सित ेहैं।

श्रवण और दृस्ष्ट
प्रांत्मथा दृस्ष्ट दोष िे मिामिले दि्ग किए र्ए हैं स्ि्समिें 
आँखें िो िुछि देखती हैं उ्ेस मिस््मतष्ि द्वारा ्सं्साचर्त 
िरने िे तरीिे िे िारण दृस्ष्ट बाचर्त होती है। ऐ्सा 
आँखों िी अ्सामिान््यताओ ंिे बिा्य मिस््मतष्ि िी 

अ्सामिान््यताओ ंिे िारण हो ्सिता है। आतंररि िान 
िो ्या आतंररि िान ्ेस मिस््मतष्ि ति तंत्रििा पथों िो 

नुि्सान पहँुिने िे िारण श्रवण ्शस्क्त मिें हानन िे मिामिले 
भी दि्ग किए र्ए हैं। SKS वाले िुछि व््यस्क्त ऐ्ेस हैं स्िन्हें 

िणा्गवतगी प्रत््यारोपण ्ेस फा्यदा लमिला है।

िठरांरिी्य
SKS वाले िई व््यस्क्त्यों मिें िब्ि, र्नत्शीलता ्संबंर्ी 

्समि्म्याएँ और िठर-ग्रा्सनली ररफ्लक््स ्सर्हत 
िठरांरिी्य ्समि्म्याएँ होती हैं। लर्भर् 30% व््यस्क्त्यों मिें 
अनतभक्षण (अ्सामिान््य रूप ्ेस बढ़ी हुई भयूख) होता है।

वविा्सात्मििवविा्सात्मिि  औरऔर  व््यवहारव््यवहार--्संबंर्ी्संबंर्ी  चितंाएँचितंाएँ
ग्रॉ्स मिोटर:

SKS वाले अचर्िां्श व््यस्क्त्यों मिें, ननम्न पे्शी तान ्ेस ्संबंचर्त 
ववलंत्बत ्सिल मिोटर िौ्शल होता है और उन्हें िल्दी ्शुरू िी 
र्ई ्शारीररि चिकित््सा ्ेस लाभ लमिला है। िबकि SKS वाले 

अचर्िां्श व््यस्क्त ्मवतंरि रूप ्ेस िल-कफर ्सित ेहैं, वही ं8 वष्ग 
्ेस िमि उम्र िे िुछि ऐ्ेस हैं िो इ्स उपलस्ब्र् िे ललए िामि िर रहे 
हैं और उन्हें र्नत्शीलता ्संबंर्ी ्सार्नों िी आवश््यिता होती है।

फाइन मिोटर:

SKS वाले व््यस्क्त्यों िो अक््सर फाइन मिोटर िौ्शल, स्ि्समिें 
वपनर ग्रै्मप, खुद िो खखलाना और ललखना भी ्शालमिल है, पाने 
मिें देरी लर्ती है। ्यह मिोटर िौ्शल ववलंब, पे्शी तान िी िमिी ्ेस 

्संबंर् रखता है।

्सीखना:

्सीखने ्ेस ्सबंंचर्त िर्ठनाइ्याँ, मिामियूली ्ेस लेिर र्भंीर ति लभन्न-
लभन्न होती हैं। ब्छिों िो बिपन िे आरंभ ्ेस लमिलने वाली और 

अन्तःक्षपेी ्सहा्यता ्ेस लाभ होता है। िुछि व््यस्क्त्यों िो मिखु््यर्ारा 
िे ववद््याल्य मिें पढ़ा्या िाता है िबकि अन््य अपनी िरूरतों िो 

पयूरा िरने िे ललए वव्शषेीिृत ननददे्शों ्ेस लाभास्न्वत होत ेहैं। ब्छिे िे 
्सीखने िे ्मतर और/्या ्सजं्ानात्मिि दोष िे आर्ार पर, आवश््यि 
्सहा्यता िी मिारिा लभन्न-लभन्न होती है। व्य्मिता मिें आमि तौर पर 

ननरंतर रूप ्ेस ्सहा्यता और प्य्गवेक्षण आवश््यि होता है।

व््यवहार:

SKS वाले िई व््यस्क्त्यों मिें बौद्चर्ि हानन और/्या ्मवलीनता 
िा पता िला है ्या उनमिें ्मवलीनता-ि्ेैस वव्शषेि मिौियूद होत े

हैं। दसु्श्ितंा, ADHD और OCD िे मिामिले होने िी ्सयूिना दि्ग है। 
िबकि िई व््यस्क्त दो्मताना और ख्ुशलमििाि होत ेहैं कफर भी 
खदु िो निु्सान पहँुिाने वाला व््यवहार होना एि आमि बात है।

वाणी:
SKS वाले लर्भर् ्सभी व््यस्क्त्यों िो भावबोर्ि और ग्रहणात्मिि दोनों भाषाओ ंमिें 

्संिार मिें ववलंब होता है। बोलना ्शुरू होने मिें िुछि िे ्साथ अक््सर देरी होती है और उनिी 
्शब्दावली ्सीलमित हो ्सिती है िबकि अन््य अ्शास्ब्दि बने रहत ेहैं। िुछि व््यस्क्त्यों िो 
्संिार िे वैिस्ल्पि रूपों, स्ि्समिें ्सांिेनति भाषा, ्सहा्यि प्रौद््योचर्िी उपिरण आर्द 

्शालमिल हैं, ्ेस लाभ लमिल ्सिता है।
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प्रबंर्नप्रबंर्न
बालचिकित््सा:
•  वदृ्चर् और वविा्स िे ननरीक्षण िे ललए वावष्गि मिुलािात 
•  अक््सर िब्ि िे चिकित््सा प्रबंर्न िी आवश््यिता होती है
•  प्रनतरक्षा िोल्शिा िा्य्गप्रणाली िे अ्सामिान््य होने िे िारण 

होने वाली बीमिारी िी ननर्रानी
वविा्सात्मिि बालचिकित््सा:
•  िुनौनत्यों िा आिलन िरने और उपिारों िी ल्सफारर्श 

िरने िे ललए वविा्सात्मिि और व््यवहार-्संबंर्ी मियूल््यांिन 
•  ्शारीररि, व््याव्सान्यि, वाणी/भोिन, व््यवहार-्संबंर्ी, 

दृस्ष्ट चिकित््सा ्सर्हत उप्युक्त उपिारों िे ललए मियूल््यांिन 
िरना

•  वै्यस्क्तिृत ल्शक्षा ्योिनाओं (IEP) िा मिार््गद्श्गन िरना 
आनुवंल्शिी और आनुवंल्शिी ्संबंर्ी परामि्श्ग:
•  आनुवंल्शि परीक्षण और पररणामिों िी ्समिीक्षा िरना 
•  पुनराववृत्त िोखखमि िे बारे मिें िानिारी देना 
•  देखभाल ्ेस ्संबंचर्त ्समिन्व्य प्रदान िरना

तंत्रििा-ववज्ान:

•  ्यर्द दौरे पड़ने िा अदें्शा हो तो EEG (मिस््मतष्ि िी ववद््युत 
र्नतववचर् िा मिापन) िराने िी ल्सफारर्श िी िाती है

•  कि्सी भी मिस््मतष्ि वविृनत िी पहिान िरने िे ललए MRI 
िराने पर वविार कि्या िाना िार्हए

नेरिववज्ान/तंत्रििा-नेरिववज्ान:
•   प्रांत्मथा दृस्ष्ट दोष (CVI) िे ललए ्मरिीननरं्

श्रवणववज्ान:

•  नन्यलमित श्रवण िाँिें (नविात और वावष्गि रूप ्ेस)
अतं:स्ावविी:
•  ्यर्द अल्प्शि्ग रारक्तता (हाइपोग्लाइ्सीलमि्या) हो िाती है ्या 

्यर्द ्समि्य ्ेस पहले (िालपयूव्ग) ्यौवन िा अदें्शा हो तो रेफरल 
पर वविार िरें

आथथोपेडडक््स/्शारीररि पुनरुत्थान:

•  अल्पतनाव ्यानी हाइपोटोनन्या, मिोटर िौ्शल िी िमिी 
और/्या हड्डड्यों िी अ्सामिान््यताओ ंिे िारण ्सहा्यि 
उपिरणों िी आवश््यिता िा मियूल््यांिन िरना

तंत्रििा-मिनोववज्ान:

•  ्मियू ली उम्र िे ब्छिों िे ललए, ्यह आिलन ्सब्ेस उप्युक्त 
्शकै्क्षि ्सहा्यता और ्मियू ली ल्शक्षा िी पहिान िरने मिें 
मिदद िर ्सिता है

नन्यलमित दंत चिकित््सा और/्या ऑथथोडॉस्न्टि देखभाल िे ्साथ-
्साथ वाणी और भाषा चिकित््सा, ्शारीररि और व््याव्सान्यि 
चिकित््सा और व््यवहार चिकित््सा/मिनोवजै्ाननि परामि्श्ग िी भी 
ल्सफारर्श िी िाती है।

्शोर््शोर्
नामिांिन िरने और भावी SKS ्शोर् मिें ्योर्दान िरने िे उद्देश््य 
्ेस रोचर््यों िे ललए CoRDS SKS ग्लोबल पे्शेंट रस्ि्मरिी ननः्शुल्ि 
उपलब्र् है।
हमिारी वेब्साइट पर ्शोर् िे अनतररक्त अव्सर अपडटे किए िात ेहैं।

्सहा्यता िे ललए हमि्ेस िुड़ें्सहा्यता िे ललए हमि्ेस िुड़ें
स््ममिथ-किंग््समिोर ल्सडं्ोमि फाउंड्ेशन एि ऐ्सा 501 (c) (3) र्ैर-लाभिारी ्संर्ठन है िो  

अतंरा्गष्रिी्य SKS ्समिुदा्य िी ्सहा्यता िरने िे ललए ्समिवप्गत है। हमिारा उद्देश््य अत््यार्ुननि ्शोर् िा और चिकित््सा पे्शवेरों िे 
बीि ्सह्योर् िा ्समिथ्गन िरिे SKS ्ेस प्रभाववत लोर्ों िे िीवन िी र्ुणवत्ता मिें ्सुर्ार लाना है।

्सो्शल मिीडड्या पर हमि्ेस िुड़ें:

https://smithkingsmore.org/patient- 
registry/

https://www.facebook.com/groups/3080229768726097
https://www.instagram.com/smithkingsmorefoundation/?r=nametag
https://twitter.com/smithkingsmore
https://www.linkedin.com/company/smith-kingsmore-syndrome-foundation/
https://smithkingsmore.org/patient-registry/
https://smithkingsmore.org/patient-registry/

