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US National Library of Medicine. Help Me Understand Genetics: Cells and DNA 

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/basics.pdf เผยแพร่เ่มื่่�อ 30 พฤษภาคม 2559 เข้า้ถึึงข้อ้มููลเมื่่�อ 6 มิถุิุนายน 2559 

•	 ร่า่งกายของมนุุษย์ป์ระกอบด้ว้ยเซลล์น์ับัล้า้นล้า้นเซลล์์

•	 ภายในนิิวเคลีียสของเซลล์ม์ีีโครงสร้า้งที่่�เรีียกว่า่โครโมโซม โครโมโซมประกอบด้ว้ย DNA

•	 DNA ประกอบด้ว้ยเบสสี่่�ตัวั (A, T, G, C) เบสเหล่า่นี้้�เป็็นโครงสร้า้งพื้้�นฐานของยีีน

	{ ลำำ�ดับัที่่�แตกต่่างกันัออกไปของเบสทั้้ �งสี่่�ประกอบกันัเป็็นยีีน มนุุษย์ม์ีียีีนประมาณ 20,000 ยีีน

เซลล์ ์โครโมโซม และ DNA

มนุษย์

เซลล์

นิวเคลียส

โครโมโซม

DNA

คู่เบส
A T

G C

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/basics.pdf
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โครโมโซมของมนุษย์์

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิิ)
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Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling. 4th ed. New York, NY: Oxford University Press; 2012.

•	 มนุุษย์ม์ีีโครโมโซมอยู่่� 23 คู่่� (มีีโครโมโซมรวมทั้้ �งหมด 46 แท่ง่)

	{ สำำ�เนาโครโมโซมแต่่ละคู่่�มีีจะแท่ง่หน่ึ่�งที่่�ได้ม้าจากมารดา (ไข่)่ และอีีกแท่ง่หน่ึ่�งได้ม้าจากบิดิา (อสุจุิ)ิ

•	 โครโมโซม 22 คู่่�แรกเรีียกว่า่ออโตโซม และจะเหมือืนกันัในเพศชายและเพศหญิงิ

•	 โครโมโซมคู่่�ที่่� 23 เรีียกว่า่โครโมโซมเพศ เพศหญิงิจะมีีโครโมโซม X จำำ�นวนสองแท่ง่ ส่ว่นในเพศชายจะมีีโครโมโซม X หนึ่่�งแท่ง่ 

และโครโมโซม Y หนึ่่�งแท่ง่

โครโมโซมของมนุษย์์

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิิ)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20

หรือ

XX XY

10 11 12

21 22
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ไมโอซิสระยะท 2

ไมโอซิสระยะท 1

สำเนาของโครโมโซม

เซลล์สืบพันธ (สเปิร์ม/ไข่)

เซลล์สืบพันธุ์เบื้องต้น

ไมโอซิิส: การผลิตเซลล์อ์สุจิุิและไข่่
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ไมโอซิิส: การผลิตเซลล์อ์สุจิุิและไข่่

•	 ไมโอซิสิเป็็นกระบวนการผลิติเซลล์ไ์ข่แ่ละเซลล์อ์สุจุิ ิ(เซลล์ส์ืบืพันัธุ์์�)

•	 ระหว่า่งกระบวนการไมโอซิสิ คู่่�โครโมโซมจะถููกแยกออกจากกันัเพื่่�อที่่�เซลล์ส์ืบืพันัธุ์์�แต่่ละเซลล์จ์ะได้ม้ีีสำำ�เนาของโครโมโซมแต่่ละ

แท่ง่อยู่่�หน่ึ่�งสำำ�เนา (รวมเป็็น 23 แท่ง่ ซึ่่�งเป็็นจำำ�นวนครึ่่�งหน่ึ่�งของจำำ�นวนโครโมโซมทั้้ �งหมดในเซลล์)์

•	 เมื่่�อมีีการปฏิสินธิ/ิการตั้้ �งครรภ์ ์อสุจุิจิะเข้า้ไปรวมกับัไข่เ่พื่่�อสร้า้งเป็็นไซโกต ซึ่่�งจะกลายเป็็นตัวัอ่อ่น (ที่่�มีีโครโมโซม 46 แท่ง่)

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling. 4th ed. New York, NY: Oxford University Press; 2012.

ไมโอซิสระยะท 2

ไมโอซิสระยะท 1

สำเนาของโครโมโซม

เซลล์สืบพันธ (สเปิร์ม/ไข่)
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การไม่่แยกส่่วนของโครโมโซมในกระบวนการไมโอซิิส

การปฏิสนธิ

ไมโอซิสทั่วไป

อสุจิ

ภาวะ Trisomy โครโมโซมเดี่ยว

ไข่

การไม่แยกส่วนของ
โครโมโซม
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การไม่่แยกส่่วนของโครโมโซมในกระบวนการไมโอซิิส

•	 การไม่แ่ยกส่ว่นของโครโมโซมเป็็นความล้ม้เหลวของโครโมโซมที่่�มีีลักัษณะเหมือืนกันัในการแยกตัวัออกจากกันัตามปกติริะหว่า่ง

การแบ่ง่เซลล์ ์ทำำ�ให้ม้ีีจำำ�นวนของโครโมโซมไม่ถูู่กต้อ้ง (ที่่�รู้้�จักักันัว่า่เป็็น ภาวะจำำ�นวนโครโมโซมผิดิปกติ)ิ

	{ การไม่แ่ยกส่ว่นของโครโมโซมอาจเกิดิขึ้้�นในกระบวนการไมโอซิสิของทั้้ �งเพศชายและเพศหญิงิ

•	 ชนิิดของภาวะจำำ�นวนโครโมโซมผิดิปกติ:ิ

	{ Trisomy: โครโมโซมชุดุหน่ึ่�งมีีสามแท่ง่

	{ Monosomy: โครโมโซมชุดุหน่ึ่�งมีีเพีียงแท่ง่เดีียว

•	 ภาวะที่่�มีีจำำ�นวนโครโมโซมผิดิปกติอิาจทำำ�ให้เ้กิดิผลดังันี้้�:

	{ ตัวัอ่อ่นไม่ส่ามารถฝัังตัวัได้้

	{ สููญเสีียการตั้้ �งครรภ์/์การแท้ง้

	{ ทารกกำำ�เนิิดโดยมีีภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม 

(เช่น่ Trisomy 21 ซึ่่�งรู้้�จักักันัดีีในชื่่�อ ดาวน์์ซินิโดรม 

ดาวน์์ซินิโดรม)

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities

and Genetic Counseling. 4th ed. New York, NY: Oxford University Press; 2012.

การปฏิสนธิ

ไมโอซิสทั่วไป

อสุจิ

ภาวะ Trisomy โครโมโซมเดี่ยว

ไข่

การไม่แยกส่วนของ
โครโมโซม
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เลือืกในการวินิิิจฉัยั

ภาวะผิิดปกติิของโครโมโซม



สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

ภาวะผิิดปกติิของโครโมโซม
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Trisomy 21 (ดาวน์์ซิินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20

หรือ

XX XY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

•	 Trisomy 21 ถือืเป็็นภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซมที่่�พบมากที่่�สุดุในทารกเกิดิมีีชีีพ

•	 Trisomy 21 เกิดิขึ้้�น 1 คนในทารกเกิดิมีีชีีพทุกุ 660 คนโดยประมาณ 

•	 ลักัษณะอาการแตกต่่างกันัออกไป ลักัษณะที่่�พบได้ท้ั่่ �วไปของ Trisomy 21 ได้แ้ก่่

	{ มีีความบกพร่อ่งทางสติปัิัญญาในระดับัน้้อยถึึงปานกลาง และมีีพัฒันาการช้า้

	{ ใบหน้้ามีีลักัษณะเฉพาะ

	{ มีีความผิดิปกติใินโครงสร้า้งของหัวัใจ

	{ ความตึึงตัวัของกล้า้มเนื้้�อไม่ด่ีีหรือืมีีน้อย

	{ สามารถมีีชีีวิติอยู่่�ได้ถ้ึึงวัยัผู้้�ใหญ่่

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. 7th ed. Philadelphia: Elsevier Saunders; 2013.

Your guide to understanding genetic conditions: Down syndrome. Genetics Home Reference. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/down-syndrome. เข้า้ถึึงข้อ้มููลเมื่่�อ 4 เมษายน 2561

Trisomy 21 (ดาวน์์ซิินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20

หรือ

XX XY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/down-syndrome
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Trisomy 18 (เอ็ด็เวิิร์ด์ซิินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20

หรือ

XX XY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

•	 Trisomy 18 เกิดิขึ้้�นในทารก 1 คนจากทารกเกิดิมีีชีีพทุกุ 3,333 คนโดยประมาณ

•	 ตามปกติแิล้ว้มีีอายุคุาดเฉลี่่�ยน้้อยกว่า่หน่ึ่�งปีี

•	 ลักัษณะอาการแตกต่่างกันัออกไป ลักัษณะที่่�พบได้ท้ั่่ �วไปของ Trisomy 18 ได้แ้ก่่

	{ ภาวะทารกในครรภ์เ์ติบิโตช้า้

	{ มีีความตึึงตัวัของกล้า้มเนื้้�อเพิ่่�มขึ้้�น

	{ ตำำ�แหน่่งมือืและ/หรือืเท้า้ผิดิปกติิ

	{ มีีความผิดิปกติใินหัวัใจและอวัยัวะอื่่�น ๆ

	{ มีีความบกพร่อ่งทางสติปัิัญญาและพัฒันาการช้า้อย่า่งรุนุแรง

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. 7th ed. Philadelphia: Elsevier Saunders; 2013.

Your guide to understanding genetic conditions: Trisomy 18. Genetics Home Reference. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/trisomy-18. เข้า้ถึึงข้อ้มููลเมื่่�อ 4 เมษายน 2561

Trisomy 18 (เอ็ด็เวิิร์ด์ซิินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20

หรือ

XX XY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/trisomy-18
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Trisomy 13 (พาทัวัซิินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20

หรือ

XX XY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิิ)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. 7th ed. Philadelphia: Elsevier Saunders; 2013.

Your guide to understanding genetic conditions: Trisomy 13. Genetics Home Reference. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/trisomy-13. เข้า้ถึึงข้อ้มููลเมื่่�อ 4 เมษายน 2561

•	 Trisomy 13 เกิดิขึ้้�นในทารก 1 คนจากทารกเกิดิมีีชีีพทุกุ 5,000 คนโดยประมาณ

•	 ตามปกติแิล้ว้มีีอายุคุาดเฉลี่่�ยน้้อยกว่า่หน่ึ่�งปีี

•	 ลักัษณะอาการแตกต่่างกันัออกไป ลักัษณะที่่�พบได้ท้ั่่ �วไปของ Trisomy 13 ได้แ้ก่่

	{ มีีความผิดิปกติขิองหัวัใจ สมอง ไต

	{ ปากและ/หรือืเพดานปิิดไม่ส่นิิท (ปากแหว่ง่ เพดานโหว่)่

	{ มีีความบกพร่อ่งทางพัฒันาการและสติปัิัญญาอย่า่งรุนุแรง

Trisomy 13 (พาทัวัซิินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20

หรือ

XX XY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิิ)

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/trisomy-13
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20 X

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)

Monosomy X (เทอร์เ์นอร์ซิ์ินโดรม)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Hook EB, Warburton D. Hum Genet. 2014;133(4):417-424.

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. 7th ed. Philadelphia: Elsevier Saunders; 2013.

Your guide to understanding genetic conditions: Turner syndrome. Genetics Home Reference. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/turner-syndrome. เข้า้ถึึงข้อ้มููลเมื่่�อ 4 เมษายน 2561

•	 Monosomy X จะเกิดิขึ้้�นในทารก 1 คนจากทารกเกิดิมีีชีีพเพศหญิงิทุกุ 2,000 คนโดยประมาณ

	{ การตั้้ �งครรภ์โ์ดยมีีภาวะ Monosomy X หลายรายลงเอยด้ว้ยการแท้ง้

•	 ลักัษณะอาการแตกต่่างกันัออกไป ลักัษณะโดยทั่่ �วไปของ Monosomy X ได้แ้ก่่

	{ มีีความผิดิปกติใินโครงสร้า้งของหัวัใจ

	{ รููปร่า่งเตี้้�ย

	{ ความผิดิปกติใินการทำำ�งานของรังัไข่แ่บบปฐมภููมิทิำำ�ให้เ้กิดิภาวะไม่ม่ีีประจำำ�เดือืนและมีีบุุตรยาก

Monosomy X (เทอร์เ์นอร์ซิ์ินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20 X

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/turner-syndrome
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

47,XXX (ทริิปเปิิลเอ็ก็ซ์ซิ์ินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20 XXX

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. 7th ed. Philadelphia: Elsevier Saunders; 2013. 

Your guide to understanding genetic conditions: Triple X syndrome. Genetics Home Reference. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/triple-x-syndrome. เข้า้ถึึงข้อ้มููลเมื่่�อ 4 เมษายน 2561

•	 47,XXX เกิดิขึ้้�นในทารก 1 คนจากทารกเกิดิมีีชีีพเพศหญิงิทุกุ 1,000 คนโดยประมาณ

•	 ผู้้�หญิงิหลายคนที่่�มีีภาวะ 47,XXX อาจไม่ป่รากฏลักัษณะที่่�สามารถมองเห็น็ได้้

•	 ลักัษณะอาการแตกต่่างกันัออกไป ลักัษณะที่่�พบได้ท้ั่่ �วไปของทริปิเปิิลเอ็ก็ซ์ซ์ินิโดรม ได้แ้ก่่

	{ สููงกว่า่ความสููงโดยเฉลี่่�ย

	{ มีีความบกพร่อ่งในการเรีียนรู้้� พัฒันาการทางการพููดและภาษาล่า่ช้า้

	{ มีีพัฒันาการด้า้นทักัษะการเคลื่่�อนไหวที่่�ช้า้กว่า่ปกติิ

	{ มีีความบกพร่อ่งทางพฤติกิรรมและอารมณ์์

	{ ภาวะการมีีบุุตรและพัฒันาการทางเพศเป็็นปกติิ

47,XXX (ทริิปเปิิลเอ็ก็ซ์ซิ์ินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20 XXX

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/triple-x-syndrome
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

47,XXY (ไคลน์์ฟิิลเตอร์ซิ์ินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20 XXY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่่)
จากบิดา (อสุจิ)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. 7th ed. Philadelphia: Elsevier Saunders; 2013.

Your guide to understanding genetic conditions: Klinefelter syndrome. Genetics Home Reference. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/klinefelter-syndrome. เขา้ถึงขอ้มลูเมือ่ 4 เมษายน 2561

•	 47,XXY พบได้ใ้นทารก 1 คนจากทารกเกิดิมีีชีีพเพศชายทุกุ 500 คนโดยประมาณ

•	 ลักัษณะอาการแตกต่่างกันัออกไป ลักัษณะที่่�พบได้ท้ั่่ �วไปของไคลน์์ฟิิลเตอร์ซ์ินิโดรม ได้แ้ก่่

	{ มีีความบกพร่อ่งในการเรีียนรู้้� พัฒันาการทางการพููดและภาษาล่า่ช้า้

	{ สููงกว่า่ความสููงโดยเฉลี่่�ย 

	{ อัณัฑะพัฒันาไม่ส่มบููรณ์์

	{ ภาวะมีีบุุตรยาก

47,XXY (ไคลน์์ฟิิลเตอร์ซิ์ินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20 XXY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่่)
จากบิดา (อสุจิ)

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/klinefelter-syndrome


28

สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

47,XYY (จาค็อ็บส์ซิ์ินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20 XYY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. 7th ed. Philadelphia: Elsevier Saunders; 2013. 

Your guide to understanding genetic conditions: 47,XYY syndrome. Genetics Home Reference. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/47xyy-syndrome. เข้า้ถึึงข้อ้มููลเมื่่�อ 4 เมษายน 2561

•	 47,XYY เกิดิขึ้้�นในทารก 1 คนจากทารกเกิดิมีีชีีพเพศชายทุกุ 840 คนโดยประมาณ

•	 ลักัษณะอาการแตกต่่างกันัออกไป ลักัษณะที่่�พบได้ท้ั่่ �วไปของจาค็อ็บส์ซ์ินิโดรม ได้แ้ก่่

	{ มีีความบกพร่อ่งในการเรีียนรู้้� พัฒันาการทางการพููดและภาษาล่า่ช้า้

	{ มีีความเสี่่�ยงต่่อการเกิดิภาวะอยู่่�ไม่น่ิ่่�งและขาดสมาธิเิพิ่่�มขึ้้�น และอาจมีีกลุ่่�มอาการออทิซิึึมเป็็นครั้้ �งคราว

	{ ภาวะการมีีบุุตรปกติิ

47,XYY (จาค็อ็บส์ซิ์ินโดรม)

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20 XYY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/47xyy-syndrome
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การเกิิดดีีลีีชันัและไมโครดีีลีีชันัของโครโมโซม

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

ปกติ การดีลีชัน ปกติ ไมโครดีลีชัน

แขน p

แขน q
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling. 4th ed. New York, NY: Oxford University Press; 2012.

•	 การเกิดิดีีลีีชันัและไมโครดีีลีีชันัของโครโมโซมเกิดิจากมีีชิ้้�นส่ว่นที่่�ประกอบเป็็นโครโมโซมขาดหายไป 

	{ โดยทั่่ �วไปแล้ว้ การเกิดิไมโครดีีลีีชันัมักัเล็ก็เกินิไปจนไม่อ่าจมองเห็น็ได้ด้้ว้ยการวิเิคราะห์แ์คริโิอไทป์์ตามแบบเดิมิและจำำ�เป็็น

ต้อ้งใช้ก้ารตรวจแบบเฉพาะทางเพื่่�อระบุุภาวะนี้้�

•	 การเกิดิดีีลีีชันัและไมโครดีีลีีชันัของโครโมโซมอาจทำำ�ให้เ้กิดิภาวะบกพร่อ่งทางสติปัิัญญา ความบกพร่อ่งทางพัฒันาการ และ/หรือื

ความผิดิปกติแิต่่กำำ�เนิิด

การเกิิดดีีลีีชันัและไมโครดีีลีีชันัของโครโมโซม

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

ปกติ การดีลีชัน ปกติ ไมโครดีลีชัน

แขน p

แขน q
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การเกิิดดููพลิเคชันัและไมโครดููพลิเคชันัของไมโครโซม 

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

ปกติ การดูพลิเคชัน ปกติ ไมโครดูพลิเคชัน
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling. 4th ed. New York, NY: Oxford University Press; 2012.

การเกิิดดููพลิเคชันัและไมโครดููพลิเคชันัของไมโครโซม

•	 การเกิดิดููพลิเิคชันัและไมโครดููพลิเิคชันั มีีสาเหตุุมาจากชิ้้�นส่ว่นที่่�เกินิมาของส่ว่นประกอบโครโมโซม 

	{ โดยทั่่ �วไปแล้ว้ การเกิดิไมโครดููพลิเิคชันัมักัเล็ก็เกินิไปจนไม่อ่าจมองเห็น็ได้ด้้ว้ยการวิเิคราะห์แ์คริโิอไทป์์ตามแบบเดิมิและ

จำำ�เป็็นต้อ้งใช้ก้ารตรวจแบบเฉพาะทางเพื่่�อระบุุภาวะนี้้� 

•	 การเกิดิดููพลิเิคชันัและไมโครดููพลิเิคชันัของไมโครโซมอาจทำำ�ให้เ้กิดิภาวะบกพร่อ่งทางสติปัิัญญา ความบกพร่อ่งทางพัฒันาการ 

และ/หรือืความผิดิปกติแิต่่กำำ�เนิิด

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

ปกติ การดูพลิเคชัน ปกติ ไมโครดูพลิเคชัน
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การสับัเปลี่�ยนโครโมโซม: การสลับัโครโมโซม

พาหะที่มีภาวะการสับเปลี่ยนแบบสลับโครโมโซม

ผู้ไม่เป็นพาหะ
ที่สมดุล

พาหะที่มีภาวะ
การสับเปลี่ยน
โครโมโซม
อย่างสมดุล

เซลล์สืบพันธุ์ที่อาจเป็นไป
ได้จากบิดาหรือมารดา

ที่เป็นพาหะ

บิดาหรือมารดา
ที่ไม่เป็นพาหะ

ไซโกต
ที่อาจเป็นไปได้

การปฏิสนธิ

เซลล์สืบพันธุ์จาก
บิดาหรือมารดาที่
ไม่เป็นพาหะ

สมดุล ไม่สมดุล

ส่วนประกอบไม่สมดุล
(มีการดีลีชันและดูพลิเคชันบางส่วน)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling. 4th ed. New York, NY: Oxford University Press; 2012.

•	 การสับัเปลี่่�ยนแบบสลับัโครโมโซมเป็็นผลมาจากการที่่�โครโมโซมที่่�แตกต่่างกันัสองชุดุมีีการแลกเปลี่่�ยนชิ้้�นส่ว่นกันั

•	 การสับัเปลี่่�ยนแบบสลับัโครโมโซมอย่า่งสมดุลุพบได้ใ้น 1 คนจาก 500 คนโดยประมาณ

•	 คนที่่�เป็็นพาหะการสับัเปลี่่�ยนแบบสลับัโครโมโซมอย่า่งสมดุลุมักัไม่ม่ีีลักัษณะอาการใด แต่่อาจมีีความเสี่่�ยงต่่อ:

	{ ภาวะมีีบุุตรยาก 

	{ การสููญเสีียการตั้้ �งครรภ์ซ์้ำำ��ๆ

	{ ให้ก้ำำ�เนิิดทารกที่่�มีีความผิดิปกติแิต่่กำำ�เนิิด มีีความบกพร่อ่งทางสติปัิัญญาและพัฒันาการ

การสับัเปลี่�ยนโครโมโซม: การสลับัโครโมโซม

พาหะที่มีภาวะการสับเปลี่ยนแบบสลับโครโมโซม

ผู้ไม่เป็นพาหะ
ที่สมดุล

พาหะที่มีภาวะ
การสับเปลี่ยน
โครโมโซม
อย่างสมดุล

เซลล์สืบพันธุ์ที่อาจเป็นไป
ได้จากบิดาหรือมารดา

ที่เป็นพาหะ

บิดาหรือมารดา
ที่ไม่เป็นพาหะ

ไซโกต
ที่อาจเป็นไปได้

การปฏิสนธิ

เซลล์สืบพันธุ์จาก
บิดาหรือมารดาที่
ไม่เป็นพาหะ

สมดุล ไม่สมดุล

ส่วนประกอบไม่สมดุล
(มีการดีลีชันและดูพลิเคชันบางส่วน)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การสับัเปลี่�ยนโครโมโซม: โรเบิิร์ต์โซเนีียน

พาหะที่มีภาวะการสลับ
โครโมโซมอย่างสมดุล

ผู้ไม่เป็น
พาหะที่สมดุล

พาหะที่มี
ภาวะการสลับ

โครโมโซม
อย่างสมดุล

ภาวะ
Trisomy

โครโมโซมเดี่ยว

เซลล์สืบพันธุ์ที่อาจเป็น
ไปได้จากบิดาหรือ
มารดาที่เป็นพาหะ

บิดาหรือมารดา
ที่ไม่เป็นพาหะ

ไซโกตที่
อาจเป็นไปได้

การปฏิสนธิ

เซลล์สืบพันธุ์จาก
บิดาหรือมารดาที่
ไม่เป็นพาหะ

ภาวะ
Trisomy

โครโมโซมเดี่ยว

สมดุล ไม่สมดุล

ส่วนประกอบไม่สมดุล
(มีการดีลีชันและดูพลิเคชันบางส่วน)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling. 4th ed. New York, NY: Oxford University Press; 2012.

•	 การสับัเปลี่่�ยนโครโมโซมแบบโรเบิริ์ต์โซเนีียนจะเกิดิขึ้้�นเมื่่�อมีีโครโมโซมโรเบิริ์ต์โซเนีียนสองตัวั (13, 14, 15, 21, 22)  

มาเกาะติดิกันั

•	 การสับัเปลี่่�ยนของโครโมโซมแบบโรเบิริ์ต์โซเนีียนอย่า่งสมดุลุพบได้ใ้น 1 คนจาก 1,000 คนโดยประมาณ

•	 คนที่่�เป็็นพาหะของการสับัเปลี่่�ยนโครโมโซมแบบโรเบิริ์ต์โซเนีียนอย่า่งสมดุลุมักัไม่ม่ีีลักัษณะอาการใด แต่่อาจมีีความเสี่่�ยงต่่อ:

	{ ภาวะมีีบุุตรยาก

	{ การสููญเสีียการตั้้ �งครรภ์ซ์้ำำ��

	{ ให้ก้ำำ�เนิิดทารกที่่�มีีความผิดิปกติแิต่่กำำ�เนิิด มีีความบกพร่อ่งทางสติปัิัญญาและพัฒันาการ

การสับัเปลี่�ยนโครโมโซม: โรเบิิร์ต์โซเนีียน

พาหะที่มีภาวะการสลับ
โครโมโซมอย่างสมดุล

ผู้ไม่เป็น
พาหะที่สมดุล

พาหะที่มี
ภาวะการสลับ

โครโมโซม
อย่างสมดุล

ภาวะ
Trisomy

โครโมโซมเดี่ยว

เซลล์สืบพันธุ์ที่อาจเป็น
ไปได้จากบิดาหรือ
มารดาที่เป็นพาหะ

บิดาหรือมารดา
ที่ไม่เป็นพาหะ

ไซโกตที่
อาจเป็นไปได้

การปฏิสนธิ

เซลล์สืบพันธุ์จาก
บิดาหรือมารดาที่
ไม่เป็นพาหะ

ภาวะ
Trisomy

โครโมโซมเดี่ยว

สมดุล ไม่สมดุล

ส่วนประกอบไม่สมดุล
(มีการดีลีชันและดูพลิเคชันบางส่วน)



สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทางเลืือกในการวิินิิจฉััย



สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทางเลืือกในการวิินิิจฉััย
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

ความเส่ี่�ยงของการเกิิดภาวะจำำ�นวนโครโมโซมผิดปกติิกับัอายุขุองมารดา

อายุของมารดา (ปี)

คว
าม
เส
ี่ยง

 %
*

0.01

0.10

1.00

10.00

15 20 25 30 35 40 45

Trisomy 21 Trisomy 18 Monosomy X 

*ความเสี่่�ยงในช่ว่งไตรมาสที่่�สองสำำ�หรับัการเกิดิ Trisomy 21 (T21), Trisomy 18 (T18), Monosomy X (MX)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

ความเส่ี่�ยงของการเกิิดภาวะจำำ�นวนโครโมโซมผิดปกติิกับัอายุขุองมารดา

•	 ความชุกุของการเกิดิความผิดิปกติใินโครโมโซมบางอย่า่ง เช่น่ Trisomy 21 จะเพิ่่�มขึ้้�นเมื่่�ออายุขุองมารดาเพิ่่�มขึ้้�น ทั้้ �งนี้้�เนื่่�องจาก

การไม่แ่ยกส่ว่นของโครโมโซม

•	 ความชุกุของการเกิดิความผิดิปกติใินโครโมโซมบางอย่า่ง เช่น่ เทอร์เ์นอร์ซ์ินิโดรม ไม่ไ่ด้ร้ับัผลกระทบจากอายุขุองมารดา

Allen EG, Freeman SB, Drschel C, Hobbs CA et al. Maternal age and risk for trisomy 21 assessed by the origin of chromosome nondisjunction: 

a report from the Atlanta and National Down Syndrome Projects Hum Genet. 2009 Feb; 125(1): 41–52. 

ACOG PB #163 Clinical Management guideline for Obstetrician-Gynecologist: Screening for fetal aneuploidies May 2016

อายุของมารดา (ปี)
คว
าม
เส
ี่ยง

 %
*

0.01
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1.00

10.00

15 20 25 30 35 40 45

Trisomy 21 Trisomy 18 Monosomy X 
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทางเลืือกในการวิินิิจฉััย*

ให้คำแนะนำ
เพ่ิมเติมและ 

เสนอการตรวจ
 เพ่ือการวินิจฉัย

ผลการตรวจเป็นบวก
สำหรับภาวะความผิดปกติ

ของโครโมโซมหรือไม่

ผู้ป่วยและผู้ให้คำ
แนะนำพูดคุยถึงการ
ดำเนินการขั้นต่อไป

อายุครรภ์ 10 0/7 สัปดาห์ - 22 6/7 สัปดาห์

ผลการตรวจเป็นบวก
สำหรับภาวะความผิดปกติ

ของโครโมโซมหรือไม่ 

ไม่ ไม่

ผู้ป่วยและผู้ให้คำแนะนำ
พูดคุยถึงการดำเนิน

การขั้นต่อไป

อายุครรภ์ 10 สัปดาห์จนกระทั่งคลอด

การตรวจ
ซีรัม

การตรวจ
วินิจฉัย

ผู้ป่วยได้รับคำแนะนำและเลือก
การตรวจก่อนคลอด

ไม่ ผู้ป่วยและผู้ให้คำแนะนำพูดคุย
ถึงการดำเนินการขั้นต่อไป 

ใช่

CVS/การเจาะถุงน้ำคร่ำ
CVS: อายุครรภ์ 11 - 14 

สัปดาห์  การเจาะถุงน้ำคร่ำ:

โดยทั่วไปหลังจากอายุครรภ์เกิน 
15 สัปดาห์แล้ว ใช่ใช่

NIPT

ให้คำแนะนำ
และเสนอ 

NIPT เป็นตัวเลือก 
หรือ การตรวจเพ่ือ
การวินิจฉัย

*อาจแตกต่่างไปในแต่่ละประเทศ
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

ACOG Practice Bulletins—Prenatal Diagnostic Testing for Genetic Disorders. Obstet Gynecol. 2016;127:e108–e122.

ACOG Practice Bulletins—Screening for Fetal Aneuploidy. Obstet Gynecol. 2016;127:e123–e137.

•	 การตรวจคัดักรองก่่อนคลอดเพื่่�อดููภาวะจำำ�นวนโครโมโซมผิดิปกติเิป็็นการประเมินิความเสี่่�ยงของผู้้�หญิงิในการตั้้ �งครรภ์์

ทารกที่่�มีีภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซมบางอย่า่ง

	{ ผลการตรวจคัดักรองไม่ใ่ช่ก่ารวินิิิจฉัยั หากผลการตรวจคัดักรองเป็็นบวก ผู้้�ป่วยควรได้ร้ับัคำำ�แนะนำำ�เพิ่่�มเติมิและได้ร้ับั

ทราบทางเลือืกสำำ�หรับัการตรวจวินิิิจฉัยัเพื่่�อยืนืยันั

•	 การตรวจวินิิิจฉัยัสามารถให้ข้้อ้มููลที่่�แน่่นอนมากขึ้้�นเกี่่�ยวกับั: 

	{ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม

	{ ภาวะผิดิปกติทิางพันัธุกุรรมบางอย่า่ง

การตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทางเลืือกในการวิินิิจฉััย*

ให้คำแนะนำ
เพ่ิมเติมและ 

เสนอการตรวจ
 เพ่ือการวินิจฉัย

ผลการตรวจเป็นบวก
สำหรับภาวะความผิดปกติ

ของโครโมโซมหรือไม่

ผู้ป่วยและผู้ให้คำ
แนะนำพูดคุยถึงการ
ดำเนินการขั้นต่อไป

อายุครรภ์ 10 0/7 สัปดาห์ - 22 6/7 สัปดาห์

ผลการตรวจเป็นบวก
สำหรับภาวะความผิดปกติ

ของโครโมโซมหรือไม่ 

ไม่ ไม่

ผู้ป่วยและผู้ให้คำแนะนำ
พูดคุยถึงการดำเนิน

การขั้นต่อไป

อายุครรภ์ 10 สัปดาห์จนกระทั่งคลอด

การตรวจ
ซีรัม

การตรวจ
วินิจฉัย

ผู้ป่วยได้รับคำแนะนำและเลือก
การตรวจก่อนคลอด

ไม่ ผู้ป่วยและผู้ให้คำแนะนำพูดคุย
ถึงการดำเนินการขั้นต่อไป 

ใช่

CVS/การเจาะถุงน้ำคร่ำ
CVS: อายุครรภ์ 11 - 14 

สัปดาห์  การเจาะถุงน้ำคร่ำ:

โดยทั่วไปหลังจากอายุครรภ์เกิน 
15 สัปดาห์แล้ว ใช่ใช่

NIPT

ให้คำแนะนำ
และเสนอ 

NIPT เป็นตัวเลือก 
หรือ การตรวจเพ่ือ
การวินิจฉัย

*โดยทั่่ �วไปในสหรัฐัอเมริกา แต่่อาจแตกต่่างกันัไปในแต่่ละประเทศ
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การตรวจคัดักรองความผิดปกติิของโครโมโซมทารกในครรภ์จ์ากเลืือดมารดา (NIPT) 

โดยใช้้ DNA ท่ี่�ปราศจากเซลล์์

1 2 3

การตั้งครรภ์
ที่ไม่ได้รับ
ผลกระทบ

การเก็บเลือดจากมารดา และการแยก 
DNA ที่ปราศจากเซลล์ (cfDNA) 

การหาลำดับเบสของ cfDNA การวิเคราะห์โดยการนับจำนวน

การตั้งครรภ์
ที่ได้รับ

ผลกระทบ

cfDNA ของมารดา
cfDNA ของทารกในครรภ (ทางรก)

CCCTTAGCGCTTTAACGTACGTAAAACCCTT
AACGTACGTAAAAACGGGGTCAAAGGTTCCC

GACTTAAAATCGGAATCGATGCCCAAACTT
AATCGATGCCCAAACGGGGTCAAAGTTCCC
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

Gil MM, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2017; Sep;50(3):302-314.

ACOG Practice Bulletins—Screening for Fetal Aneuploidy. Obstet Gynecol. 2016;127:e123–e137.

•	 อาจทำำ� NIPT ได้ต้ั้้ �งแต่่ตอนที่่�อายุคุรรภ์ย์ังัน้้อยเพีียง 10 สัปัดาห์์

•	 เก็บ็ตัวัอย่า่งเลือืดโดยเจาะเลือืดจากแขนของหญิงิมีีครรภ์ ์ในตัวัอย่า่งเลือืดจะมีี cfDNA ของแม่แ่ละของรก (ทารกในครรภ์)์

•	 มีีการจัดัลำำ�ดับั cfDNA และกำำ�หนดต้น้กำำ�เนิิดของโครโมโซม จากนั้้ �นจึึงนับัเพื่่�อคัดักรองหาความผิดิปกติขิองโครโมโซม

•	 ประโยชน์์:

	{ ไม่ม่ีีการสอดอุุปกรณ์์เข้า้ภายในร่า่งกาย ไม่ม่ีีความเสี่่�ยงต่่อการแท้ง้บุุตร

	{ มีีอัตัราการตรวจพบสููงสำำ�หรับัภาวะผิดิปกติทิี่่�ตรวจหา

	{ อัตัราการได้ผ้ลบวกเท็จ็ต่ำำ��มาก และอัตัราการได้ผ้ลลบเท็จ็ต่ำำ��เมื่่�อเทีียบกับัการตรวจคัดักรองซีีรัมัแบบดั้้ �งเดิมิ

•	 ข้อ้จำำ�กัดั:

	{ ไม่ใ่ช่ก่ารวินิิิจฉัยั อาจเกิดิผลบวกเท็จ็และผลลบเท็จ็ได้้

	{ ในบางกรณีี ผลการตรวจอาจแสดงถึึงภาวะผิดิปกติขิองตัวัมารดาหรือืของรก มากกว่า่จะบอกภาวะผิดิปกติขิองทารกในครรภ์์

1 2 3

การตั้งครรภ์
ที่ไม่ได้รับ
ผลกระทบ

การเก็บเลือดจากมารดา และการแยก 
DNA ที่ปราศจากเซลล ์(cfDNA) 

การหาลำดับเบสของ cfDNA การวิเคราะห์โดยการนับจำนวน

การตั้งครรภ์
ที่ได้รับ

ผลกระทบ

cfDNA ของมารดา
cfDNA ของทารกในครรภ (ทางรก)

CCCTTAGCGCTTTAACGTACGTAAAACCCTT
AACGTACGTAAAAACGGGGTCAAAGGTTCCC

GACTTAAAATCGGAATCGATGCCCAAACTT
AATCGATGCCCAAACGGGGTCAAAGTTCCC

การตรวจคัดักรองความผิดปกติิของโครโมโซมทารกในครรภ์จ์ากเลืือดมารดา (NIPT) 

โดยใช้้ DNA ท่ี่�ปราศจากเซลล์์
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

NIPT: การทำำ�ความเข้้าใจผลบวกและผลลบ

รูปภาพไม่ตรงตามอัตราส่วน 

การตั้งครรภ์ที่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลลบเท็จ) 

ผล NIPT ที่เป็นลบ
ผล NIPT ที่เป็นบวก

การตั้งครรภ์ที่ไม่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลบวกเท็จ)

การตั้งครรภ์ที่ไม่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลลบจริง)

การตั้งครรภ์ที่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลบวกจริง) 
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

NIPT: การทำำ�ความเข้้าใจผลบวกและผลลบ

•	 ผลการตรวจใช้ไ้ด้ก้ับัภาวะผิดิปกติทิี่่�ตรวจหาเท่า่นั้้ �น

•	 ผลลบหมายความว่า่ทารกในครรภ์ม์ีีโอกาสที่่�จะเกิดิภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซมน้้อยลง

	{ ส่ว่นใหญ่่แล้ว้ไม่ไ่ด้ม้ีีภาวะผิดิปกตินิั้้ �นอยู่่�จริงิ (ผลลบจริงิ)

	{ มีีน้อยมากที่่�อาจมีีภาวะผิดิปกตินิั้้ �นอยู่่� (ผลลบเท็จ็)

•	 ผลบวกหมายความว่า่ทารกในครรภ์ม์ีีโอกาสที่่�จะเกิดิภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซมนั้้ �นเพิ่่�มขึ้้�น

	{ ส่ว่นใหญ่่แล้ว้มีีภาวะผิดิปกตินิั้้ �นอยู่่�จริงิ (ผลบวกจริงิ)

	{ ในบางรายของกรณีีนี้้�ไม่ม่ีีภาวะผิดิปกตินิั้้ �นอยู่่� (ผลบวกเท็จ็)

•	 เนื่่�องจาก NIPT เป็็นการตรวจคัดักรอง จึึงควรนำำ�ผลไปรวมในบริบิทภาพรวมของการตั้้ �งครรภ์ด์้ว้ย และควรมีีการตรวจยืนืยันัผลที่่�เป็็นบวกก่่อน

ทำำ�การตัดัสินิใจเกี่่�ยวกับัการตั้้ �งครรภ์ใ์ด ๆ ที่่�ไม่อ่าจแก้ไ้ขได้้

รูปภาพไม่ตรงตามอัตราส่วน 

การตั้งครรภ์ที่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลลบเท็จ) 

ผล NIPT ที่เป็นลบ
ผล NIPT ที่เป็นบวก

การตั้งครรภ์ที่ไม่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลบวกเท็จ)

การตั้งครรภ์ที่ไม่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลลบจริง)

การตั้งครรภ์ที่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลบวกจริง) 
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การทำำ�ความเข้้าใจและการเปรีียบเทีียบค่่าทำำ�นายเมื่่�อผลเป็็นบวก (เช่่น Trisomy 21)
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คัดกรองในไตรมาสแรก 

ค่าทำนายผลบวกสำหรับภาวะ Trisomy 21

อายุของมารดา 
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•	 ค่า่ทำำ�นายเมื่่�อผลเป็็นบวก (PPV) หมายถึึงความน่่าจะเป็็นที่่�การตั้้ �งครรภ์จ์ะมีีภาวะผิดิปกตินิั้้ �นได้จ้ริงิเมื่่�อผลการตรวจ 

คัดักรองเป็็นบวก

•	 สิ่่�งที่่�ส่ง่ผลต่่อ PPV ได้แ้ก่่ความชุกุของภาวะผิดิปกตินิั้้ �นและประสิทิธิภิาพของการตรวจ

	{ ภาวะที่่�มีีความชุกุสููงกว่า่จะส่ง่ผลให้ ้PPV สููงกว่า่

	{ การตรวจที่่�มีีความไวสููงกว่า่และมีีความจำำ�เพาะมากกว่า่นำำ�ไปสู่่� PPV ที่่�สููงขึ้้�น

•	 เมื่่�อ PPV สููงขึ้้�น จะมีีผลบวกเป็็นผลบวกจริงิมากขึ้้�น และเป็็นผลบวกเท็จ็น้อยลง

•	 PPV ของการตรวจ NIPT หา Trisomy 21 จะสููงกว่า่ PPV ของการตรวจซีีรัมัหา Trisomy 21 โดยไม่เ่กี่่�ยวข้อ้งกับัอายุมุารดา

การทำำ�ความเข้้าใจและการเปรีียบเทีียบค่่าทำำ�นายเมื่่�อผลเป็็นบวก (เช่่น Trisomy 21)
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ค่าทำนายผลบวกสำหรับภาวะ Trisomy 21

อายุของมารดา 

Snijders RJ, Sebire NJ, Nicolaides KH. Maternal age and gestational age-specific risk for chromosomal defects. Fetal Diagn Ther. 1995;10(6):356-67.

Gil MM, Accurti V, Santacruz B, Plana MN, Nicolaides KH. Analysis of cell-free DNA in maternal blood in screening for fetal aneuploidies: updated meta-analysis. 

Ultrasound Obstet Gynecol. 2017 Apr 11;50(3):302-314.doi: 10.1002/uog.17484. 

Santorum, Wright D, Syngelaki A, Karagioti N, Nicolaides KH. Accuracy of first trimester combined test in screening for trisomies 21, 18 and 13. 

Ultrasound Obstet Gynecol. 2017 Jun;49(6):714-720. doi: 10.1002/uog.17283.
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การตรวจเพื่่�อการวิินิิจฉััย: Chorionic villus sampling (CVS)

CVS ผ่านทางหน้าท้องCVS ผ่านทางช่องคลอดสู่ปากมดลูก

หัวอัลตราซาวนด์

รก

Chorionic villi

หัวอัลตราซาวนด์

รก

Chorionic villi
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ACOG Practice Bulletins—Prenatal Diagnostic Testing for Genetic Disorders. Obstet Gynecol. 2016;127:e108–e122. 

•	 สามารถตรวจวัดัว่า่มีีภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซมหรือืไม่ไ่ด้ด้้ว้ยความแน่่นอนมากเท่า่ที่่�จะเป็็นไปได้้

	{ สามารถทำำ�การตรวจทางพันัธุกุรรมเพิ่่�มเติมิได้ ้หากมีีการบ่ง่ชี้้�

•	 เกี่่�ยวข้อ้งกับัการตรวจเซลล์ท์ี่่�เก็บ็จากส่ว่นของรกที่่�เรีียกว่า่ villi

	{ โดยทั่่ �วไปจะทำำ�การตรวจเมื่่�ออายุคุรรภ์ร์ะหว่า่ง 11 ถึึง 14 สัปัดาห์์

•	 มีีความเสี่่�ยงของการเกิดิภาวะแทรกซ้อ้น รวมถึึงการแท้ง้บุุตร

การตรวจเพื่่�อการวิินิิจฉััย: Chorionic villus sampling (CVS)

CVS ผ่านทางหน้าท้องCVS ผ่านทางช่องคลอดสู่ปากมดลูก

หัวอัลตราซาวนด์

รก

Chorionic villi

หัวอัลตราซาวนด์

รก

Chorionic villi
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การตรวจวินิิจฉััย: การเจาะถุงุน้ำำ��คร่ำำ��

หัวอัลตราซาวนด์

ผนังมดลูก

น้ำคร่ำ
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ACOG Practice Bulletins—Prenatal Diagnostic Testing for Genetic Disorders. Obstet Gynecol. 2016;127:e108–e122. 

•	 สามารถตรวจวัดัว่า่มีีภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซมหรือืไม่ไ่ด้ด้้ว้ยความแน่่นอนมากเท่า่ที่่�จะเป็็นไปได้้

	{ สามารถทำำ�การตรวจทางพันัธุกุรรมเพิ่่�มเติมิได้ ้หากมีีการบ่ง่ชี้้�

•	 เกี่่�ยวข้อ้งกับัการตรวจเซลล์ข์องทารกในครรภ์ท์ี่่�เก็บ็จากของเหลวที่่�หล่อ่เลี้้�ยงรอบทารกในครรภ์ ์(น้ำำ��คร่ำ���)

	{ โดยทั่่ �วไปจะดำำ�เนิินการเมื่่�อมีีอายุคุรรภ์ร์ะหว่า่ง 15 ถึึง 20 สัปัดาห์์

	{ สามารถทำำ�การตรวจหลังัอายุคุรรภ์เ์กินิ 20 สัปัดาห์ไ์ด้ ้หากมีีการบ่ง่ชี้้�

•	 มีีความเสี่่�ยงของการเกิดิภาวะแทรกซ้อ้น รวมถึึงการมีีน้ำำ��คร่ำ���รั่่  �ว การแท้ง้บุุตร

การตรวจวินิิจฉััย: การเจาะถุงุน้ำำ��คร่ำำ��

หัวอัลตราซาวนด์

ผนังมดลูก

น้ำคร่ำ
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Trisomy ในออโตโซมที่�พบได้้ยาก
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Trisomy ในออโตโซมที่�พบได้้ยาก
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Trisomy ในออโตโซมที่�พบได้้ยาก (เช่่น Trisomy 16)
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Trisomy ในออโตโซมที่�พบได้้ยาก (เช่่น Trisomy 16)

•	 Trisomy ที่่�เกี่่�ยวข้อ้งกับัโครโมโซมอื่่�น ๆ นอกจากโครโมโซมคู่่�ที่่� 21, 18, 13, โครโมโซม X หรือื โครโมโซม Y จัดัว่า่เป็็น 

Trisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้าก

•	 ความชุกุของ Trisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากในการตรวจ NIPT อยู่่�ที่่� 0.28-0.78%

•	 ลักัษณะอาการแตกต่่างกันัออกไปและขึ้้�นอยู่่�กับัโครโมโซมที่่�เกี่่�ยวข้อ้ง อาจมีีอาการดังันี้้�:

	{ การสููญเสีียการตั้้ �งครรภ์์

	{ ทารกเสีียชีีวิติในครรภ์ห์รือืมีีการตายเกิดิ

	{ ภาวะโมเซอิกิในรกที่่�ส่ง่ผลให้เ้กิดิภาวะทารกเติบิโตช้า้ในครรภ์แ์ละความผิดิปกติทิี่่�เกี่่�ยวข้อ้งกับัภาวะการได้ร้ับัโครโมโซมทั้้ �ง

สองแท่ง่จากบิดิาหรือืมารดาเพีียงฝ่่ายเดีียว

	{ มีีความบกพร่อ่งทางพัฒันาการและสติปัิัญญา และมีีความพิกิารแรกเกิดิ

	{ ในบางรายลักัษณะการแสดงออกของยีีนที่่�ปรากฏอาจเป็็นปกติิ

16 17 1813 14 15

1 2 3 4 5

6 7 8 9

19 20

หรือ

XX XY

10 11 12

21 22

จากมารดา (ไข่)
จากบิดา (อสุจิ)

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. 7th ed. Philadelphia: Elsevier Saunders; 2013.
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ผลลัพัธ์ท์างคลินิิกท่ี่�อาจเกิิดข้ึ้�นได้้จาก Trisomy ในออโตโซมที่�พบได้้ยากซึ่่�งระบุไุด้้ด้้วยการตรวจคัดั

กรองความผิดปกติิของโครโมโวมทารกในครรภ์จ์ากเลืือดมารดา (NIPT)

ผลบวกจากการตรวจ
NIPT เพื่อหาภาวะ

Trisomy ในออโทโซม
ที่พบได้ยาก

บางกรณีอาจส่งผลให้เกิด
การสูญเสียการตั้งครรภ์

บางกรณีอาจส่งผลให้
เกิดความผิดปกติทาง

โครโมโซมของทารกในครรภ์

บางกรณีอาจมี
ภาวะโมเซอิกในรก 

บางกรณีอาจได้ผลลัพธ์ปกติ 
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เลือืกในการวินิิิจฉัยั

ผลลัพัธ์ท์างคลินิิกท่ี่�อาจเกิิดข้ึ้�นได้้จาก Trisomy ในออโตโซมที่�พบได้้ยาก ซึ่่�งระบุไุด้้ด้้วยการตรวจคัดั

กรองความผิดปกติิของโครโมโซมทารกในครรภ์จ์ากเลืือดมารดา (NIPT)

•	 ลักัษณะที่่�แสดงออกทางคลินิิิกหลังัได้ผ้ล NIPT เป็็นบวกนั้้ �นแตกต่่างกันัออกไป และขึ้้�นอยู่่�กับัโครโมโซม

	{ ความผิดิปกติขิองโครโมโซมบางอย่า่งอาจทำำ�ให้เ้กิดิการสููญเสีียการตั้้ �งครรภ์ไ์ด้้

	{ ความผิดิปกติขิองโครโมโซมบางอย่า่งอาจส่ง่ผลให้ม้ีีการเกิดิมีีชีีพโดยมีีลักัษณะการแสดงออกของยีีนซึ่่�งเกี่่�ยวข้อ้งกับัความผิดิปกติิ

ของยีีนที่่�ตรวจพบนั้้ �น

	{ ความผิดิปกติขิองโครโมโซมบางอย่า่งส่ง่ผลให้เ้กิดิภาวะโมเซอิกิในรก (CPM)

	� CPM อาจเกี่่�ยวข้อ้งกับัการมีีความเสี่่�ยงต่่อการทำำ�หน้้าที่่�ของรกที่่�เปลี่่�ยนแปลงไปมากขึ้้�น นำำ�ไปสู่่�การเติบิโตช้า้ของทารกในครรภ์ ์

ทารกเสีียชีีวิติในครรภ์แ์ละมีีความเสี่่�ยงต่่อการได้ร้ับัโครโมโซมทั้้ �งสองแท่ง่จากบิดิาหรือืมารดาเพีียงฝ่่ายเดีียว 

	{ บางรายอาจไม่พ่บลักัษณะอาการที่่�ชัดัเจน

	{ อาจเกิดิผลบวกเท็จ็ได้ด้้ว้ย

•	 NIPT เป็็นการตรวจคัดักรอง ควรมีีการยืนืยันัผลด้ว้ยการตรวจเพื่่�อการวินิิิจฉัยั (เช่น่ CVS หรือืการเจาะถุุงน้ำำ��คร่ำ���) ก่่อนที่่�จะทำำ�การ

ตัดัสินิใจจัดัการการตั้้ �งครรภ์ใ์ด ๆ

Mardy A, Wapner RJ. Confined placental mosaicism and its impact on confirmation of NIPT results. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2016;172(2):118-22.

Kalousek DK, Barrett I. Confined placental mosaicism and stillbirth. Pediatr Pathol 1994 Jan-Feb;14(1):151-9.

Kalousek DK. Confined placental mosaicism and intrauterine development. Pediatr Pathol. 1990;10(1-2):69-77.

ผลบวกจากการตรวจ
NIPT เพื่อหาภาวะ

Trisomy ในออโทโซม
ที่พบได้ยาก

บางกรณีอาจส่งผลให้เกิด
การสูญเสียการตั้งครรภ์

บางกรณีอาจส่งผลให้
เกิดความผิดปกติทาง

โครโมโซมของทารกในครรภ์

บางกรณีอาจมี
ภาวะโมเซอิกในรก 

บางกรณีอาจได้ผลลัพธ์ปกติ 
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ชนิดของภาวะโมเซอิิกทางโครโมโซมของทารกในครรภ์์

ภาวะโมเซอิกในตัวทารกในครรภ์

เซลล์ปกติ

ภาวะโมเซอิกในรกภาวะโมเซอิกในรกและตัวทารกในครรภ์

เซลล์ที่มีความผิด
ปกติในโครโมโซม 
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Grati FR. J Clin Med. 2014;3(3):809-837.

Van Opstal D, et al. PLoS One. 2016;11(1):e0146794.

Kalousek DK. Pediatr Pathol. 1990;10(1-2):69-77.

•	 ภาวะโมเซอิิกในรกและตัวัทารกในครรภ์:์ การมีีเซลล์ไ์ลน์์ที่่�มีีโครโมโซมแตกต่่างกันัอยู่่�ทั้้ �งในรกและทารกในครรภ์ต์ั้้ �งแต่่สอง

เซลล์ไ์ลน์์ขึ้้�นไป 

	{ อาจทำำ�ให้ไ้ด้ผ้ล NIPT เป็็นผลลบเท็จ็ 

•	 ภาวะโมเซอิิกในรกเท่่านั้้ �น: การมีีเซลล์ไ์ลน์์ที่่�มีีโครโมโซมแตกต่่างกันัอยู่่�ในรกตั้้ �งแต่่สองเซลล์ไ์ลน์์ขึ้้�นไปแต่่ไม่ม่ีีในทารกในครรภ์์

	{ อาจทำำ�ให้ไ้ด้ผ้ล NIPT เป็็นผลบวกเท็จ็

•	 ภาวะโมเซอิิกของทารกในครรภ์:์ การมีีเซลล์ไ์ลน์์ที่่�มีีโครโมโซมแตกต่่างกันัอยู่่�ในทารกในครรภ์ต์ั้้ �งแต่่สองเซลล์ไ์ลน์์ขึ้้�นไปแต่่

ไม่ม่ีีในรก 

	{ อาจทำำ�ให้ไ้ด้ผ้ล NIPT เป็็นผลลบเท็จ็

ชนิดของภาวะโมเซอิิกทางโครโมโซมของทารกในครรภ์์

ภาวะโมเซอิกในตัวทารกในครรภ์

เซลล์ปกติ

ภาวะโมเซอิกในรกภาวะโมเซอิกในรกและตัวทารกในครรภ์

เซลล์ที่มีความผิด
ปกติในโครโมโซม 
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ภาวะการมีีโครโมโซมทั้้ �งสองแท่่งจากบิิดาหรืือมารดาฝ่่ายเดีียว (Uniparental disomy หรืือ UPD) 

เนื่่�องจากมีีการอยู่่�รอดของโครโมโซมที่�เป็็น Trisomy

ปกติ
ปกติ

ปกติ

ภาวะการมีโครโมโซม
ทั้งสองแท่งจากบิดา
หรือมารดาฝ่ายเดียว 
(Uniparental disomy)

การไม่แยกส่วน
ของโครโมโซม

ไมโอซิส การปฏิสนธิ อยู่รอด ผลลัพธ์

ภาวะ Trisomy
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เลือืกในการวินิิิจฉัยั

ภาวะการมีีโครโมโซมทั้้ �งสองแท่่งจากบิิดาหรืือมารดาฝ่่ายเดีียว (Uniparental disomy หรืือ UPD) 

เนื่่�องจากมีีการอยู่่�รอดของโครโมโซมที่�เป็็น Trisomy

•	 UPD หมายถึึงการมีีสำำ�เนาสองแท่ง่ของโครโมโซมหนึ่่�งจากบิดิาหรือืมารดาคนเดีียวเท่า่นั้้ �น แทนที่่�จะมีีแท่ง่หน่ึ่�งจากบิดิาและอีีก

แท่ง่จากมารดา

	{ ในกรณีีที่่�เป็็นภาวะโมเซอิกิในรก UPD เกิดิขึ้้�นจากการอยู่่�รอดของโครโมโซมที่่�เป็็น Trisomy เป็็นส่ว่นใหญ่่

	{ ACMG แนะนำำ�ให้ท้ำำ�การตรวจ UPD สำำ�หรับัโครโมโซมที่่�มีีการประทับัตราไว้ ้(6, 7, 11, 14, 15, 20) โดยการปฏิบิัตัิทิาง

คลินิิิกอาจแตกต่่างกันัออกไป 

	{ จำำ�เป็็นต้อ้งมีีการตรวจพิเิศษเพิ่่�มเติมิสำำ�หรับัการวินิิิจฉัยั UPD

	{ ลักัษณะอาการแตกต่่างกันัออกไป UPD ของโครโมโซมที่่�มีีการประทับัตราบางคู่่�อาจทำำ�ให้เ้กิดิความบกพร่อ่งทางสติปัิัญญา 

และมีีภาวะผิดิปกติทิางพันัธุกุรรมอื่่�น ๆ

•	 การตรวจคัดักรอง cfDNA ที่่�ให้ผ้ลเป็็นบวกสำำ�หรับั Trisomy ในออโต

โซมบางชนิิดเกี่่�ยวข้อ้งกับัการมีีความเสี่่�ยงต่่อการเกิดิภาวะโมเซอิกิ

ในรกได้ม้ากขึ้้�น ส่ง่ผลให้ม้ีีความเสี่่�ยงต่่อการเกิดิ UPD มากขึ้้�น
ปกติ

ปกติ

ปกติ

ภาวะการมีโครโมโซม
ทั้งสองแท่งจากบิดา
หรือมารดาฝ่ายเดียว 
(Uniparental disomy)

การไม่แยกส่วน
ของโครโมโซม

ไมโอซิส การปฏิสนธิ อยู่รอด ผลลัพธ์

ภาวะ Trisomy

1.	 �Kotzot D, Utermann G. Uniparental disomy (UPD) other than 15: phenotypes and bibliography updated. Am J Med Genet A 2005: 136: 287 – 305. 

2.	 �Shaffer LG, Agan N, Goldberg JD et al. American College of Medical Genetics statement of diagnostic testing for uniparental disomy. 

Genet Med 2001: 3: 206 – 211. 
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เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหนึ่่�งตำำ�แหน่่ง
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เลือืกในการวินิิิจฉัยั

การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหนึ่่�งตำำ�แหน่่ง
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การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนเด่่นทางออโตโซม

มีภาวะผิดปกติ

มีภาวะผิดปกติ
(50%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
(50%)

บุตร

บิดามารดา

ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง

ไม่มีภาวะผิดปกติ
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US National Library of Medicine. Help Me Understand Genetics: Inheriting Genetic Conditions. https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance.pdf 

เผยแพร่เ่มื่่�อ 6 มิถุิุนายน 2559 เข้า้ถึึงข้อ้มููลเมื่่�อ 7 มิถุิุนายน 2559

•	 ในการถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนเด่น่ทางออโตโซมนั้้ �น เพีียงมีียีีนกลายพันัธุ์์�จำำ�นวนหน่ึ่�งชุดุก็จ็ะสามารถแสดงภาวะผิดิปกติไิด้้

•	 บิดิาหรือืมารดาที่่�เป็็นโรคจะมีีความเสี่่�ยงด้า้นการเจริญิพันัธุ์์�ในการตั้้ �งครรภ์แ์ต่่ละครั้้ �งดังัต่่อไปนี้้�: 

	{ มีีโอกาส 50% ที่่�ทารกในครรภ์จ์ะได้ร้ับัผลกระทบจากภาวะผิดิปกติิ

	{ มีีโอกาส 50% ที่่�ทารกในครรภ์จ์ะไม่ม่ีีภาวะผิดิปกติ ิ(ไม่ไ่ด้ร้ับัผลกระทบ)

	{ ชายและหญิงิมีีความเสี่่�ยงเท่า่กันั

การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนเด่่นทางออโตโซม

มีภาวะผิดปกติ

มีภาวะผิดปกติ
(50%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
(50%)

บุตร

บิดามารดา

ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง

ไม่มีภาวะผิดปกติ

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance.pdf
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การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนด้้อยทางออโตโซม

ไม่มีภาวะผิดปกติ
เป็นพาหะ

ไม่มีภาวะผิดปกติ
เป็นพาหะ

มีภาวะผิดปกติ
(25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
ไม่เป็นพาหะ (25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ 
เป็นพาหะ (50%)

บุตร

บิดามารดา

ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

US National Library of Medicine. Help Me Understand Genetics: Inheriting Genetic Conditions. https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance.pdf 

เผยแพร่เ่มื่่�อ 6 มิถุิุนายน 2559 เข้า้ถึึงข้อ้มููลเมื่่�อ 7 มิถุิุนายน 2559

•	 ในการถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนด้อ้ยทางออโตโซมนั้้ �น ต้อ้งมีียีีนกลายพันัธุ์์�จำำ�นวนสองชุดุจึึงจะมีีการแสดงภาวะผิดิปกติิ

•	 ผู้้�ที่่�มีียีีนกลายพันัธุ์์�เพีียงหน่ึ่�งชุดุจะเรีียกว่า่เป็็นพาหะและโดยทั่่ �วไปจะไม่เ่ป็็นโรค

•	 หากทั้้ �งบิดิาและมารดาเป็็นพาหะของภาวะผิดิปกติแิบบเดีียวกันั ทั้้ �งสองคนจะมีีความเสี่่�ยงด้า้นการเจริญิพันัธุ์์�ในการตั้้ �งครรภ์์

แต่่ละครั้้ �งดังัต่่อไปนี้้�: 

	{ มีีโอกาส 25% ที่่�บุุตรจะมีีภาวะผิดิปกติ ิ(ได้ร้ับัผลกระทบ)

	{ มีีโอกาส 50% ที่่�บุุตรจะไม่ม่ีีภาวะผิดิปกติ ิ(ไม่ไ่ด้ร้ับัผลกระทบ) และเป็็นพาหะของภาวะผิดิปกตินิั้้ �น 

	{ มีีโอกาส 25% ที่่�บุุตรจะไม่ม่ีีภาวะผิดิปกติ ิ(ไม่ไ่ด้ร้ับัผลกระทบ) และไม่เ่ป็็นพาหะ

	{ ชายและหญิงิมีีความเสี่่�ยงเท่า่กันั

การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนด้้อยทางออโตโซม

ไม่มีภาวะผิดปกติ
เป็นพาหะ

ไม่มีภาวะผิดปกติ
เป็นพาหะ

มีภาวะผิดปกติ
(25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
ไม่เป็นพาหะ (25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ 
เป็นพาหะ (50%)

บุตร

บิดามารดา

ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance.pdf
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั 

การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนด้้อยบนโครโมโซม X

X    Y

X    Y X    YX    X X    X

X    X

มีภาวะผิดปกติ
(25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ 
เป็นพาหะ (25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
ไม่เป็นพาหะ

ไม่มีภาวะผิดปกติ
เป็นพาหะ

บุตร

บิดามารดา

ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง

ไม่มีภาวะผิดปกติ
ไม่เป็นพาหะ (25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
ไม่เป็นพาหะ (25%)
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สารบัญั ภาพรวมทางพันัธุศุาสตร์์ ภาวะผิดิปกติขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนหน่ึ่�งตำำ�แหน่่งTrisomy ในออโตโซมที่่�พบได้ย้ากการตรวจคัดักรองก่่อนคลอดและทาง
เลือืกในการวินิิิจฉัยั

US National Library of Medicine. Your guide to understanding genetic conditions: What are the different ways in which a genetic condition can be inherited? https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance/inheritancepatterns. เผยแพรเ่มือ่ 31 พฤษภาคม 2559 เขา้ถึงขอ้มลูเมือ่ 3 มถุินายน 2559

•	 การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมทางโครโมโซม X เกี่่�ยวข้อ้งกับัยีีนกลายพันัธุ์์�ที่่�เกิดิขึ้้�นบนโครโมโซม X 

•	 ผู้้�ชายที่่�มีียีีนส์ก์ลายพันัธุ์์�บนโครโมโซม X จะมีีภาวะผิดิปกติ ิ(ได้ร้ับัผลกระทบ)

•	 หญิงิที่่�มีียีีนกลายพันัธุ์์�อยู่่�บนหน่ึ่�งในสองของโครโมโซม X ของตนจะเรีียกว่า่เป็็นพาหะของภาวะผิดิปกติิ

	{ โดยทั่่ �วไปหญิงิที่่�เป็็นพาหะจะไม่ไ่ด้ร้ับัผลกระทบ แต่่ในบางรายอาจแสดงลักัษณะของภาวะผิดิปกติบิางอย่า่ง

•	 หญิงิที่่�เป็็นพาหะมีีความเสี่่�ยงดังัต่่อไปนี้้�ในการตั้้ �งครรภ์แ์ต่่ละครั้้ �ง: 

	{ มีีโอกาส 25% ที่่�บุุตรเพศชายจะมีีภาวะผิดิปกติ ิ(ได้ร้ับัผลกระทบ)

	{ มีีโอกาส 25% ที่่�บุุตรเพศหญิงิเป็็นพาหะโดยไม่ม่ีีภาวะผิดิปกติ ิ(ไม่ไ่ด้ร้ับัผลกระทบ)

	{ มีีโอกาส 25% ที่่�บุุตรเพศชายจะไม่ม่ีีภาวะผิดิปกติ ิ(ไม่ไ่ด้ร้ับัผลกระทบ)

	{ มีีโอกาส 25% ที่่�บุุตรเพศหญิงิไม่เ่ป็็นพาหะโดยไม่ม่ีีภาวะผิดิปกติ ิ 

(ไม่ไ่ด้ร้ับัผลกระทบ)

การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยีีนด้้อยบนโครโมโซม X

X    Y

X    Y X    YX    X X    X

X    X

มีภาวะผิดปกติ
(25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ 
เป็นพาหะ (25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
ไม่เป็นพาหะ

ไม่มีภาวะผิดปกติ
เป็นพาหะ

บุตร

บิดามารดา

ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง

ไม่มีภาวะผิดปกติ
ไม่เป็นพาหะ (25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
ไม่เป็นพาหะ (25%)

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance/inheritancepatterns
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