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സംഗ്രഹം 

 

വിള്ളൽ ചുണ്ടിനും അണ്ണാക്കിനും കാരണമാകുന്ന വിവിധ ഘടകങ്ങളേയും 
നിരമനങ്ങളേയും കുറിച്ചുള്ള പഠനമാണിത്. പപാതുജനങ്ങൾക്കിടയിൽ 

അവള ാധം വേർത്തുന്നതിനും ഇതുമൂലം വയക്തിരത വേർച്ചക്കും 
ജീവിതനിലവാരത്തിനുമുണ്ടാകുന്ന വയതിയാനങ്ങൾ മനസ്സിലാക്കുന്നതിനും 
ഇത്തരം രളവഷണങ്ങൾ ഉപകാരഗ്പദമാണ്‌. കഴിഞ്ഞ കുറച്ച് വർഷങ്ങോയി, 
ജനിതകശാസ്തഗ്തത്തിപലയും തന്മാഗ്താ ജീവശാസ്തഗ്തത്തിപലയും പുളരാരതി 
ഗ്കാനിളയാളേഷയൽ വികസനത്തിൻ്പറ അടിത്തറ അനാവരണം പചയ്യാൻ 

തുടങ്ങി. വിള്ളൽ ചുണ്ടിൻ്പറയും അണ്ണാക്കിൻ്പറയും കാരണങ്ങപേക്കുറിച്ച് 
ഉൾക്കാഴ്ച ളനടുന്നത് കുടും ങ്ങൾക്കുള്ളിൽ ആവർത്തനത്തിനുള്ള സാധയത 

നിർണ്ണയിക്കുന്നതിനും ചികിത്സിക്കുന്നതിനും വിലയിരുത്തുന്നതിനും 
അതയന്താളപക്ഷിതമാണ്‌. ഇക്കാരയത്തിൽ, ളനാൺ സിൻളഗ്രാമിക് പെഫ്റ്റ് ലിപ് 

ആൻഡ് പാലറ്(എൻഎസ്തസിഎൽപി), ളഗ്കാമളസാം അബ്‌ളനാർമാലിറികൾ 

എന്നിവ തമ്മിലുള്ള  ന്ധപത്ത ആദയ ഇഴയായി തിരിച്ചറിയുന്നതിലാണ്‌ 

രളവഷക ഇവിപട ഗ്ശദ്ധ ളകഗ്രീകരിച്ചത്. എൻഎസ്തസിഎൽപിയും 
ഐആർഎഫ്റ്6 ജീനും തമ്മിലുള്ള  ന്ധപത്ത തിരിച്ചറിയുന്നതിലാണ്‌ 

അളനേഷണത്തിൻ്പറ രണ്ടാം ഭാരം ഗ്ശദ്ധ ളകഗ്രീകരിച്ചിരിക്കുന്നത്. 

എൻഎസ്തസിഎൽപിയും സിആർഐഎസ്തപിഎൽരി2 ജീനും (CRISPLD2) 

തമ്മിലുള്ള  ന്ധം തിരിച്ചറിയുന്ന പശ്ചാത്തലത്തിലാണ്‌ പഠനത്തിൻ്പറ 

അവസാന ഭാരങ്ങൾ രളവഷണത്തിന് ളനതൃതേം നൽകിയത്. വിശകലനം 
പചയ്ത ളമഖലയിൽ പപരിപസൻഗ്ടിക് ഇൻപവർഷന്പറ ഉയർന്ന ആവൃത്തി, 
ഗ്പളതയകിച്ച് ളഗ്കാമളസാം 9 (inv(9)(p11p13)) നിരീക്ഷിക്കപെടുന്ന അസാധാരണമായ 

കാരിളയാടടെുള്ള ഏകളദശം 5 ളകസുകൾ (3.84%) ടസളറാപജപനറിക് 

വിശകലനം പവേിപെടുത്തി. വിശകലനം പചയ്ത മൂലകങ്ങോയ NSCLP, IRF6 ജീൻ 

എന്നിവ തമ്മിലുള്ള ഒരു ഗ്പധാന  ന്ധം പഠനത്തിൻ്പറ രണ്ടാമപത്ത ധാരയിൽ  

കപണ്ടത്തി. ഗ്കാനിളയാളേഷയൽ രിളസാർളരഴ്സ്ത, ഗ്പളതയകിച്ച് മുറിച്ചുണ്ട് (CL ), 

അണ്ണാക്കിന്പറ പിേർെ് (CP ) എന്നിവയുമായി  ന്ധപെട്ട അസാധാരണതേങ്ങൾ 

ആരംഭിക്കുന്നതിൽ CRISPLD2 ൻ്പറ സാധയതയുള്ള പങ്കാേിത്തവും പഠനത്തിൻ്പറ 

അവസാന ഭാരം പരിളശാധിച്ചു. അന്തിമ പരാമർശങ്ങേിൽ, ഈ 

അളനേഷണങ്ങേിൽ നിന്ന് ലഭിച്ച േലങ്ങൾ, ഈ അവസ്ഥ തടയുന്നതിനും 
ചികിത്സിക്കുന്നതിനുമുള്ള േലഗ്പദമായ ഗ്പതിവിധി വികസിെിക്കുന്നതിനുള്ള  

ഗ്ശളദ്ധയമായ ഗ്ശമമായി അംരീകരിക്കാവുന്നതാണ്‌. 
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CHAPTER II: OBJECTIVES AND 
RELEVANCE OF THE STUDY 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 





association of CRISPLD2 gene and IRF6 gene to NSCLP in patients. Hundred and 

thirty individuals with non-syndromic cleft lip and palate patients and hundred and 

thirty healthy controls will be recruited from the Charles Pinto Centre for cleft lip, 

palate and craniofacial anomalies at Jubilee Mission Medical College & Research 

Institute, Kerala. Four ml of peripheral blood samples was collected in EDTA and heparin 

vacutainers from 130 patients, 130 controls and their parents (if needed) for karyotyping 

and Single nucleotide polymorphism analysis. The study is preliminary work in the field 

of orofacial clefts. This study can help in the improvement of quality care and to 

determine the genetic etiology of clefts. 
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8.  RECOMMENDATIONS 

Cytogenetic variations 

Further Characterization of Heterochromatic Variations: 

 Conduct a more in-depth analysis of the heterochromatic variations 

observed in chromosome 9, such as 9ph+, 9qh-, 9cenh+, 9qh+, or 

inv(9)(p11q13). 

 Investigate whether these variations are specific to certain subtypes of cleft 

lip and palate disorders or if they occur across different phenotypes. 

IRF6 Gene: 

 Allele C of rs2235371 is more common than allele T in both control and 

NSCLP groups. 

 The C/C genotype is the most prevalent in the entire population, control 

samples, and NSCLP group, which suggest the presence of rs2235371 

polymorphism in our entire population. 

 Genotype frequencies differ between control and NSCLP groups, 

suggesting a potential association with orofacial clefts. The study can be 

extended to understand the protein level changes if any as the reported 

SNP considered as a missense variant yet it points to Valine to Isoleucine 

change.  

 Hardy-Weinberg equilibrium (HWE) tests support the genetic data quality, 

with minor deviations in the entire population and NSCLP group. 
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 Various genetic models (Codominant, Dominant, Recessive, 

Overdominant, Log-additive) indicate an increased risk of orofacial clefts 

associated with the T allele. 

 The association is robust across multiple genetic models, suggesting a 

significant role of rs2235371 in orofacial cleft risk. 

 Further research and replication studies are needed to confirm these 

findings and understand the genetic basis of orofacial clefts. 

CRISPLD2 Gene: 

 Allele frequencies for rs8061351 in the CRISPLD2 gene differ between 

control samples and the NSCLP group. 

 Genotype frequencies in the control group align with Hardy-Weinberg 

equilibrium, indicating data quality. 

 Like the IRF6 gene, various genetic models (Codominant, Dominant, 

Overdominant, Log-additive) suggest an increased risk of orofacial clefts 

associated with the C allele. 

 The association is consistent across multiple genetic models, highlighting 

the significance of rs8061351 in orofacial cleft development. 

 These findings underscore the potential importance of the CRISPLD2 gene 

variant in orofacial clefts and warrant further research and replication 

studies. 
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