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เซลล ์โคู่รโมืโซมื และ DNA

มนุษย์

เซลล์

นิวเคลียส

โครโมโซม

DNA

คู่เบส
A T

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

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/basics.pdf เผิยแพัรเ่มื�อ 30 พัฤษภาคม 2559 เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 6 มถุิ่นายน 2559 

• รา่งกายของมนุษยป์ระกอบดว้ยเซลลน์บัลา้นลา้นเซลล์

• ภายในนิวเคลย่สของเซลลม์โ่ครงสรา้งท่�เรย่กวา่โครโมโซม โครโมโซมประกอบดว้ย DNA

• DNA ประกอบดว้ยเบสส่�ตำวั (A, T, G, C) เบสเหลา่น่�เป็นโครงสรา้งพัื�นฐานของยน่

 { ลำาดบัท่�แตำกตำ่างกนัออกไปของเบสทั �งส่�ประกอบกนัเป็นยน่ มนุษยม์ย่น่ประมาณ 20,000 ยน่

เซลล ์โคู่รโมืโซมื และ DNA

มนุษย์

เซลล์

นิวเคลียส

โครโมโซม

DNA

คู่เบส
A T

G C

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

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

• มนุษยม์โ่ครโมโซมอย่ ่23 ค่ ่(มโ่ครโมโซมรวมทั �งหมด 46 แทง่)

 { สำาเนาโครโมโซมแตำ่ละค่ม่จ่ัะแทง่หน่�งท่�ไดม้าจัากมารดา (ไข)่ และอก่แทง่หน่�งไดม้าจัากบดิา (อสจุั)ิ

• โครโมโซม 22 ค่แ่รกเรย่กวา่ออโตำโซม และจัะเหมอืนกนัในเพัศชายและเพัศหญงิ

• โครโมโซมค่ท่่� 23 เรย่กวา่โครโมโซมเพัศ เพัศหญงิจัะมโ่ครโมโซม X จัำานวนสองแทง่ สว่นในเพัศชายจัะมโ่ครโมโซม X หน่�งแทง่ 

และโครโมโซม Y หน่�งแทง่

โคู่รโมืโซมืของมืนุษย์

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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เลอืกในการวนิิจัฉัยั

ไมโอซิสระยะท 2

ไมโอซิสระยะท 1

สำเนาของโครโมโซม

เซลล์สืบพันธ (สเปิร์ม/ไข่)

เซลล์สืบพันธุ์เบื้องต้น

ไมืโอซิส: การผู้ลิตเซลลอ์สจิุิและไข�
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เลอืกในการวนิิจัฉัยั

ไมืโอซิส: การผู้ลิตเซลลอ์สจิุิและไข�

• ไมโอซสิเป็นกระบวนการผิลติำเซลลไ์ขแ่ละเซลลอ์สจุั ิ(เซลลส์บืพันัธุุ)์

• ระหวา่งกระบวนการไมโอซสิ ค่โ่ครโมโซมจัะถ่ก่แยกออกจัากกนัเพัื�อท่�เซลลส์บืพันัธุุแ์ตำ่ละเซลลจ์ัะไดม้ส่ำาเนาของโครโมโซมแตำ่ละ

แทง่อย่ห่น่�งสำาเนา (รวมเป็น 23 แทง่ ซ่�งเป็นจัำานวนคร่�งหน่�งของจัำานวนโครโมโซมทั �งหมดในเซลล)์

• เมื�อมก่ารปฏิสินธุ/ิการตำั �งครรภ ์อสจุัจิัะเขา้ไปรวมกบัไขเ่พัื�อสรา้งเป็นไซโกตำ ซ่�งจัะกลายเป็นตำวัออ่น (ท่�มโ่ครโมโซม 46 แทง่)

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)

เซลล์สืบพันธุ์เบื้องต้น
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เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การไมื�แยกส�วนของโคู่รโมืโซมืในกระบวนการไมืโอซิส

การปฏิสนธิ

ไมโอซิสทั่วไป

อสุจิ

ภาวะ Trisomy โครโมโซมเดี่ยว

ไข่

การไม่แยกส่วนของ
โครโมโซม
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การไมื�แยกส�วนของโคู่รโมืโซมืในกระบวนการไมืโอซิส

• การไมแ่ยกสว่นของโครโมโซมเป็นความลม้เหลวของโครโมโซมท่�มล่กัษณะเหมอืนกนัในการแยกตำวัออกจัากกนัตำามปกตำริะหวา่ง

การแบง่เซลล ์ทำาใหม้จ่ัำานวนของโครโมโซมไมถ่่ก่ตำอ้ง (ท่�ร่จ้ักักนัวา่เป็น ภาวะจัำานวนโครโมโซมผิดิปกตำ)ิ

 { การไมแ่ยกสว่นของโครโมโซมอาจัเกดิข่�นในกระบวนการไมโอซสิของทั �งเพัศชายและเพัศหญงิ

• ชนิดของภาวะจัำานวนโครโมโซมผิดิปกตำ:ิ

 { Trisomy: โครโมโซมชดุหน่�งมส่ามแทง่

 { Monosomy: โครโมโซมชดุหน่�งมเ่พัย่งแทง่เดย่ว

• ภาวะท่�มจ่ัำานวนโครโมโซมผิดิปกตำอิาจัทำาใหเ้กดิผิลดงัน่�:

 { ตำวัออ่นไมส่ามารถ่ฝัังตำวัได้

 { สญ่เสย่การตำั �งครรภ/์การแทง้

 { ทารกกำาเนิดโดยมภ่าวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม 

(เชน่ Trisomy 21 ซ่�งร่จ้ักักนัดใ่นชื�อ ดาวน์ซนิโดรม 

ดาวน์ซนิโดรม)

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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เลอืกในการวนิิจัฉัยั

ภาวะผิู้ดป่กติของโคู่รโมืโซมื
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เลอืกในการวนิิจัฉัยั

ภาวะผิู้ดป่กติของโคู่รโมืโซมื



16
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เลอืกในการวนิิจัฉัยั

Trisomy 21 (ดาวน์ซินโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

• Trisomy 21 ถ่อืเป็นภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซมท่�พับมากท่�สดุในทารกเกดิมช่พ่ั

• Trisomy 21 เกดิข่�น 1 คนในทารกเกดิมช่พ่ัทกุ 660 คนโดยประมาณ 

• ลกัษณะอาการแตำกตำ่างกนัออกไป ลกัษณะท่�พับไดท้ั �วไปของ Trisomy 21 ไดแ้ก่

 { มค่วามบกพัรอ่งทางสตำปัิญญาในระดบัน้อยถ่ง่ปานกลาง และมพ่ัฒันาการชา้

 { ใบหน้ามล่กัษณะเฉัพัาะ

 { มค่วามผิดิปกตำใินโครงสรา้งของหวัใจั

 { ความตำง่ตำวัของกลา้มเนื�อไมด่ห่รอืมน้่อย

 { สามารถ่มช่ว่ติำอย่ไ่ดถ้่ง่วยัผิ่ใ้หญ่

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. เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 4 เมษายน 2561

Trisomy 21 (ดาวน์ซินโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

Trisomy 18 (เอด็เวิรด์ซินโดรมื)

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)



19

สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

• Trisomy 18 เกดิข่�นในทารก 1 คนจัากทารกเกดิมช่พ่ัทกุ 3,333 คนโดยประมาณ

• ตำามปกตำแิลว้มอ่ายคุาดเฉัล่�ยน้อยกวา่หน่�งป่

• ลกัษณะอาการแตำกตำ่างกนัออกไป ลกัษณะท่�พับไดท้ั �วไปของ Trisomy 18 ไดแ้ก่

 { ภาวะทารกในครรภเ์ตำบิโตำชา้

 { มค่วามตำง่ตำวัของกลา้มเนื�อเพัิ�มข่�น

 { ตำำาแหน่งมอืและ/หรอืเทา้ผิดิปกตำิ

 { มค่วามผิดิปกตำใินหวัใจัและอวยัวะอื�น ๆ

 { มค่วามบกพัรอ่งทางสตำปัิญญาและพัฒันาการชา้อยา่งรนุแรง

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. เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 4 เมษายน 2561

Trisomy 18 (เอด็เวิรด์ซินโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

Trisomy 13 (พัาทวัซินโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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. เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 4 เมษายน 2561

• Trisomy 13 เกดิข่�นในทารก 1 คนจัากทารกเกดิมช่พ่ัทกุ 5,000 คนโดยประมาณ

• ตำามปกตำแิลว้มอ่ายคุาดเฉัล่�ยน้อยกวา่หน่�งป่

• ลกัษณะอาการแตำกตำ่างกนัออกไป ลกัษณะท่�พับไดท้ั �วไปของ Trisomy 13 ไดแ้ก่

 { มค่วามผิดิปกตำขิองหวัใจั สมอง ไตำ

 { ปากและ/หรอืเพัดานปิดไมส่นิท (ปากแหวง่ เพัดานโหว)่

 { มค่วามบกพัรอ่งทางพัฒันาการและสตำปัิญญาอยา่งรนุแรง

Trisomy 13 (พัาทวัซินโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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 (เทอรเ์นอรซิ์นโดรมื)
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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. เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 4 เมษายน 2561

• Monosomy X จัะเกดิข่�นในทารก 1 คนจัากทารกเกดิมช่พ่ัเพัศหญงิทกุ 2,000 คนโดยประมาณ

 { การตำั �งครรภโ์ดยมภ่าวะ Monosomy X หลายรายลงเอยดว้ยการแทง้

• ลกัษณะอาการแตำกตำ่างกนัออกไป ลกัษณะโดยทั �วไปของ Monosomy X ไดแ้ก่

 { มค่วามผิดิปกตำใินโครงสรา้งของหวัใจั

 { รป่รา่งเตำ่�ย

 { ความผิดิปกตำใินการทำางานของรงัไขแ่บบปฐมภม่ทิำาใหเ้กดิภาวะไมม่ป่ระจัำาเดอืนและมบุ่ตำรยาก

Monosomy X (เทอรเ์นอรซิ์นโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

47,XXX (ทริป่เปิ่ลเอก็ซซิ์นโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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. เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 4 เมษายน 2561

• 47,XXX เกดิข่�นในทารก 1 คนจัากทารกเกดิมช่พ่ัเพัศหญงิทกุ 1,000 คนโดยประมาณ

• ผิ่ห้ญงิหลายคนท่�มภ่าวะ 47,XXX อาจัไมป่รากฏิลกัษณะท่�สามารถ่มองเหน็ได้

• ลกัษณะอาการแตำกตำ่างกนัออกไป ลกัษณะท่�พับไดท้ั �วไปของทรปิเปิลเอก็ซซ์นิโดรม ไดแ้ก่

 { สง่กวา่ความสง่โดยเฉัล่�ย

 { มค่วามบกพัรอ่งในการเรย่นร่ ้พัฒันาการทางการพัด่และภาษาลา่ชา้

 { มพ่ัฒันาการดา้นทกัษะการเคลื�อนไหวท่�ชา้กวา่ปกตำิ

 { มค่วามบกพัรอ่งทางพัฤตำกิรรมและอารมณ์

 { ภาวะการมบุ่ตำรและพัฒันาการทางเพัศเป็นปกตำิ

47,XXX (ทริป่เปิ่ลเอก็ซซิ์นโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

47,XXY (ไคู่ลน์ฟิิลเตอรซิ์นโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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. เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 4 เมษายน 2561

• 47,XXY พับไดใ้นทารก 1 คนจัากทารกเกดิมช่พ่ัเพัศชายทกุ 500 คนโดยประมาณ

• ลกัษณะอาการแตำกตำ่างกนัออกไป ลกัษณะท่�พับไดท้ั �วไปของไคลน์ฟิิลเตำอรซ์นิโดรม ไดแ้ก่

 { มค่วามบกพัรอ่งในการเรย่นร่ ้พัฒันาการทางการพัด่และภาษาลา่ชา้

 { สง่กวา่ความสง่โดยเฉัล่�ย 

 { อณัฑะพัฒันาไมส่มบร่ณ์

 { ภาวะมบุ่ตำรยาก

47,XXY (ไคู่ลน์ฟิิลเตอรซิ์นโดรมื)

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
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

47,XYY (จิาคู่อ็บสซิ์นโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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. เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 4 เมษายน 2561

• 47,XYY เกดิข่�นในทารก 1 คนจัากทารกเกดิมช่พ่ัเพัศชายทกุ 840 คนโดยประมาณ

• ลกัษณะอาการแตำกตำ่างกนัออกไป ลกัษณะท่�พับไดท้ั �วไปของจัาคอ็บสซ์นิโดรม ไดแ้ก่

 { มค่วามบกพัรอ่งในการเรย่นร่ ้พัฒันาการทางการพัด่และภาษาลา่ชา้

 { มค่วามเส่�ยงตำ่อการเกดิภาวะอย่ไ่มนิ่�งและขาดสมาธุเิพัิ�มข่�น และอาจัมก่ลุม่อาการออทซิม่เป็นครั �งคราว

 { ภาวะการมบุ่ตำรปกตำิ

47,XYY (จิาคู่อ็บสซิ์นโดรมื)

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การเกิดด่ล่ชันัและไมืโคู่รด่ล่ชันัของโคู่รโมืโซมื

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

ปกติ การดีลีชัน ปกติ ไมโครดีลีชัน

แขน p

แขน q
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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

• การเกดิดล่ช่นัและไมโครดล่ช่นัของโครโมโซมเกดิจัากมช่ิ�นสว่นท่�ประกอบเป็นโครโมโซมขาดหายไป 

 { โดยทั �วไปแลว้ การเกดิไมโครดล่ช่นัมกัเลก็เกนิไปจันไมอ่าจัมองเหน็ไดด้ว้ยการวเิคราะหแ์ครโิอไทป์ตำามแบบเดมิและจัำาเป็น

ตำอ้งใชก้ารตำรวจัแบบเฉัพัาะทางเพัื�อระบุภาวะน่�

• การเกดิดล่ช่นัและไมโครดล่ช่นัของโครโมโซมอาจัทำาใหเ้กดิภาวะบกพัรอ่งทางสตำปัิญญา ความบกพัรอ่งทางพัฒันาการ และ/หรอื

ความผิดิปกตำแิตำ่กำาเนิด

การเกิดด่ล่ชันัและไมืโคู่รด่ล่ชันัของโคู่รโมืโซมื

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

ปกติ การดีลีชัน ปกติ ไมโครดีลีชัน

แขน p

แขน q
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การเกิดดพ่ัลิเคู่ชันัและไมืโคู่รดพ่ัลิเคู่ชันัของไมืโคู่รโซมื 

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

ปกติ การดูพลิเคชัน ปกติ ไมโครดูพลิเคชัน
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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

การเกิดดพ่ัลิเคู่ชันัและไมืโคู่รดพ่ัลิเคู่ชันัของไมืโคู่รโซมื

• การเกดิดพ่ัลเิคชนัและไมโครดพ่ัลเิคชนั มส่าเหตุำมาจัากชิ�นสว่นท่�เกนิมาของสว่นประกอบโครโมโซม 

 { โดยทั �วไปแลว้ การเกดิไมโครดพ่ัลเิคชนัมกัเลก็เกนิไปจันไมอ่าจัมองเหน็ไดด้ว้ยการวเิคราะหแ์ครโิอไทป์ตำามแบบเดมิและ

จัำาเป็นตำอ้งใชก้ารตำรวจัแบบเฉัพัาะทางเพัื�อระบุภาวะน่� 

• การเกดิดพ่ัลเิคชนัและไมโครดพ่ัลเิคชนัของไมโครโซมอาจัทำาใหเ้กดิภาวะบกพัรอ่งทางสตำปัิญญา ความบกพัรอ่งทางพัฒันาการ 

และ/หรอืความผิดิปกตำแิตำ่กำาเนิด

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

แขน p

แขน q

ปกติ การดูพลิเคชัน ปกติ ไมโครดูพลิเคชัน
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การสบัเป่ล่�ยนโคู่รโมืโซมื: การสลบัโคู่รโมืโซมื

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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

• การสบัเปล่�ยนแบบสลบัโครโมโซมเป็นผิลมาจัากการท่�โครโมโซมท่�แตำกตำ่างกนัสองชดุมก่ารแลกเปล่�ยนชิ�นสว่นกนั

• การสบัเปล่�ยนแบบสลบัโครโมโซมอยา่งสมดลุพับไดใ้น 1 คนจัาก 500 คนโดยประมาณ

• คนท่�เป็นพัาหะการสบัเปล่�ยนแบบสลบัโครโมโซมอยา่งสมดลุมกัไมม่ล่กัษณะอาการใด แตำ่อาจัมค่วามเส่�ยงตำ่อ:

 { ภาวะมบุ่ตำรยาก 

 { การสญ่เสย่การตำั �งครรภซ์ำ�าๆ

 { ใหก้ำาเนิดทารกท่�มค่วามผิดิปกตำแิตำ่กำาเนิด มค่วามบกพัรอ่งทางสตำปัิญญาและพัฒันาการ

การสบัเป่ล่�ยนโคู่รโมืโซมื: การสลบัโคู่รโมืโซมื

พาหะที่มีภาวะการสับเปลี่ยนแบบสลับโครโมโซม

ผู้ไม่เป็นพาหะ
ที่สมดุล

พาหะที่มีภาวะ
การสับเปลี่ยน
โครโมโซม
อย่างสมดุล

เซลล์สืบพันธุ์ที่อาจเป็นไป
ได้จากบิดาหรือมารดา

ที่เป็นพาหะ

บิดาหรือมารดา
ที่ไม่เป็นพาหะ

ไซโกต
ที่อาจเป็นไปได้

การปฏิสนธิ

เซลล์สืบพันธุ์จาก
บิดาหรือมารดาที่
ไม่เป็นพาหะ

สมดุล ไม่สมดุล

ส่วนประกอบไม่สมดุล
(มีการดีลีชันและดูพลิเคชันบางส่วน)



36

สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การสบัเป่ล่�ยนโคู่รโมืโซมื: โรเบิรต์โซเน่ยน

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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

• การสบัเปล่�ยนโครโมโซมแบบโรเบริต์ำโซเน่ยนจัะเกดิข่�นเมื�อมโ่ครโมโซมโรเบริต์ำโซเน่ยนสองตำวั (13, 14, 15, 21, 22)  

มาเกาะตำดิกนั

• การสบัเปล่�ยนของโครโมโซมแบบโรเบริต์ำโซเน่ยนอยา่งสมดลุพับไดใ้น 1 คนจัาก 1,000 คนโดยประมาณ

• คนท่�เป็นพัาหะของการสบัเปล่�ยนโครโมโซมแบบโรเบริต์ำโซเน่ยนอยา่งสมดลุมกัไมม่ล่กัษณะอาการใด แตำ่อาจัมค่วามเส่�ยงตำ่อ:

 { ภาวะมบุ่ตำรยาก

 { การสญ่เสย่การตำั �งครรภซ์ำ�า

 { ใหก้ำาเนิดทารกท่�มค่วามผิดิปกตำแิตำ่กำาเนิด มค่วามบกพัรอ่งทางสตำปัิญญาและพัฒันาการ

การสบัเป่ล่�ยนโคู่รโมืโซมื: โรเบิรต์โซเน่ยน

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)



สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การตรวจิคู่ดักรองก�อนคู่ลอดและทางเลือกในการวินิจิฉััย



สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การตรวจิคู่ดักรองก�อนคู่ลอดและทางเลือกในการวินิจิฉััย
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

คู่วามืเส่�ยงของการเกิดภาวะจิำานวนโคู่รโมืโซมืผิู้ดป่กติกบัอายขุองมืารดา

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 

*ความเส่�ยงในชว่งไตำรมาสท่�สองสำาหรบัการเกดิ Trisomy 21 (T21), Trisomy 18 (T18), Monosomy X (MX)
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

คู่วามืเส่�ยงของการเกิดภาวะจิำานวนโคู่รโมืโซมืผิู้ดป่กติกบัอายขุองมืารดา

• ความชกุของการเกดิความผิดิปกตำใินโครโมโซมบางอยา่ง เชน่ Trisomy 21 จัะเพัิ�มข่�นเมื�ออายขุองมารดาเพัิ�มข่�น ทั �งน่�เนื�องจัาก

การไมแ่ยกสว่นของโครโมโซม

• ความชกุของการเกดิความผิดิปกตำใินโครโมโซมบางอยา่ง เชน่ เทอรเ์นอรซ์นิโดรม ไมไ่ดร้บัผิลกระทบจัากอายขุองมารดา

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
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การตรวจิคู่ดักรองก�อนคู่ลอดและทางเลือกในการวินิจิฉััย*

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

*อาจัแตำกตำ่างไปในแตำ่ละประเทศ
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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.

• การตำรวจัคดักรองก่อนคลอดเพัื�อดภ่าวะจัำานวนโครโมโซมผิดิปกตำเิป็นการประเมนิความเส่�ยงของผิ่ห้ญงิในการตำั �งครรภ์

ทารกท่�มภ่าวะผิดิปกตำขิองโครโมโซมบางอยา่ง

 { ผิลการตำรวจัคดักรองไมใ่ชก่ารวนิิจัฉัยั หากผิลการตำรวจัคดักรองเป็นบวก ผิ่ป่้วยควรไดร้บัคำาแนะนำาเพัิ�มเตำมิและไดร้บั

ทราบทางเลอืกสำาหรบัการตำรวจัวนิิจัฉัยัเพัื�อยนืยนั

• การตำรวจัวนิิจัฉัยัสามารถ่ใหข้อ้มล่ท่�แน่นอนมากข่�นเก่�ยวกบั: 

 { ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม

 { ภาวะผิดิปกตำทิางพันัธุกุรรมบางอยา่ง

การตรวจิคู่ดักรองก�อนคู่ลอดและทางเลือกในการวินิจิฉััย*

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

*โดยทั �วไป่ในสห้รฐัอเมืริกา แต�อาจิแตกต�างกนัไป่ในแต�ละป่ระเทศ
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การตรวจิคู่ดักรองคู่วามืผิู้ดป่กติของโคู่รโมืโซมืทารกในคู่รรภจ์ิากเลือดมืารดา (NIPT) 

โดยใช้ั DNA ท่�ป่ราศจิากเซลล์

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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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.

• อาจัทำา NIPT ไดต้ำั �งแตำ่ตำอนท่�อายคุรรภย์งัน้อยเพัย่ง 10 สปัดาห์

• เกบ็ตำวัอยา่งเลอืดโดยเจัาะเลอืดจัากแขนของหญงิมค่รรภ ์ในตำวัอยา่งเลอืดจัะม ่cfDNA ของแมแ่ละของรก (ทารกในครรภ)์

• มก่ารจัดัลำาดบั cfDNA และกำาหนดตำน้กำาเนิดของโครโมโซม จัากนั �นจัง่นบัเพัื�อคดักรองหาความผิดิปกตำขิองโครโมโซม

• ประโยชน์:

 { ไมม่ก่ารสอดอุปกรณ์เขา้ภายในรา่งกาย ไมม่ค่วามเส่�ยงตำ่อการแทง้บุตำร

 { มอ่ตัำราการตำรวจัพับสง่สำาหรบัภาวะผิดิปกตำทิ่�ตำรวจัหา

 { อตัำราการไดผ้ิลบวกเทจ็ัตำำ�ามาก และอตัำราการไดผ้ิลลบเทจ็ัตำำ�าเมื�อเทย่บกบัการตำรวจัคดักรองซร่มัแบบดั �งเดมิ

• ขอ้จัำากดั:

 { ไมใ่ชก่ารวนิิจัฉัยั อาจัเกดิผิลบวกเทจ็ัและผิลลบเทจ็ัได้

 { ในบางกรณ ่ผิลการตำรวจัอาจัแสดงถ่ง่ภาวะผิดิปกตำขิองตำวัมารดาหรอืของรก มากกวา่จัะบอกภาวะผิดิปกตำขิองทารกในครรภ์

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

การตรวจิคู่ดักรองคู่วามืผิู้ดป่กติของโคู่รโมืโซมืทารกในคู่รรภจ์ิากเลือดมืารดา (NIPT) 

โดยใช้ั DNA ท่�ป่ราศจิากเซลล์
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

NIPT: การทำาคู่วามืเข้าใจิผู้ลบวกและผู้ลลบ

รูปภาพไม่ตรงตามอัตราส่วน 

การตั้งครรภ์ที่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลลบเท็จ) 

ผล NIPT ที่เป็นลบ
ผล NIPT ที่เป็นบวก

การตั้งครรภ์ที่ไม่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลบวกเท็จ)

การตั้งครรภ์ที่ไม่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลลบจริง)

การตั้งครรภ์ที่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลบวกจริง) 
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

NIPT: การทำาคู่วามืเข้าใจิผู้ลบวกและผู้ลลบ

• ผิลการตำรวจัใชไ้ดก้บัภาวะผิดิปกตำทิ่�ตำรวจัหาเทา่นั �น

• ผิลลบหมายความวา่ทารกในครรภม์โ่อกาสท่�จัะเกดิภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซมน้อยลง

 { สว่นใหญ่แลว้ไมไ่ดม้ภ่าวะผิดิปกตำนิั �นอย่จ่ัรงิ (ผิลลบจัรงิ)

 { มน้่อยมากท่�อาจัมภ่าวะผิดิปกตำนิั �นอย่ ่(ผิลลบเทจ็ั)

• ผิลบวกหมายความวา่ทารกในครรภม์โ่อกาสท่�จัะเกดิภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซมนั �นเพัิ�มข่�น

 { สว่นใหญ่แลว้มภ่าวะผิดิปกตำนิั �นอย่จ่ัรงิ (ผิลบวกจัรงิ)

 { ในบางรายของกรณน่่�ไมม่ภ่าวะผิดิปกตำนิั �นอย่ ่(ผิลบวกเทจ็ั)

• เนื�องจัาก NIPT เป็นการตำรวจัคดักรอง จัง่ควรนำาผิลไปรวมในบรบิทภาพัรวมของการตำั �งครรภด์ว้ย และควรมก่ารตำรวจัยนืยนัผิลท่�เป็นบวกก่อน

ทำาการตำดัสนิใจัเก่�ยวกบัการตำั �งครรภใ์ด ๆ ท่�ไมอ่าจัแกไ้ขได้

รูปภาพไม่ตรงตามอัตราส่วน 

การตั้งครรภ์ที่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลลบเท็จ) 

ผล NIPT ที่เป็นลบ
ผล NIPT ที่เป็นบวก

การตั้งครรภ์ที่ไม่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลบวกเท็จ)

การตั้งครรภ์ที่ไม่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลลบจริง)

การตั้งครรภ์ที่มีภาวะผิด
ปกติของโครโมโซม
(ผลบวกจริง) 
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การทำาคู่วามืเข้าใจิและการเป่ร่ยบเท่ยบคู่�าทำานายเมืื�อผู้ลเป็่นบวก (เชั�น Trisomy 21)
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• คา่ทำานายเมื�อผิลเป็นบวก (PPV) หมายถ่ง่ความน่าจัะเป็นท่�การตำั �งครรภจ์ัะมภ่าวะผิดิปกตำนิั �นไดจ้ัรงิเมื�อผิลการตำรวจั 

คดักรองเป็นบวก

• สิ�งท่�สง่ผิลตำ่อ PPV ไดแ้ก่ความชกุของภาวะผิดิปกตำนิั �นและประสทิธุภิาพัของการตำรวจั

 { ภาวะท่�มค่วามชกุสง่กวา่จัะสง่ผิลให ้PPV สง่กวา่

 { การตำรวจัท่�มค่วามไวสง่กวา่และมค่วามจัำาเพัาะมากกวา่นำาไปส่ ่PPV ท่�สง่ข่�น

• เมื�อ PPV สง่ข่�น จัะมผ่ิลบวกเป็นผิลบวกจัรงิมากข่�น และเป็นผิลบวกเทจ็ัน้อยลง

• PPV ของการตำรวจั NIPT หา Trisomy 21 จัะสง่กวา่ PPV ของการตำรวจัซร่มัหา Trisomy 21 โดยไมเ่ก่�ยวขอ้งกบัอายมุารดา

การทำาคู่วามืเข้าใจิและการเป่ร่ยบเท่ยบคู่�าทำานายเมืื�อผู้ลเป็่นบวก (เชั�น Trisomy 21)
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คัดกรองในไตรมาสแรก 

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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การตรวจิเพืั�อการวินิจิฉััย: Chorionic villus sampling (CVS)

CVS ผ่านทางหน้าท้องCVS ผ่านทางช่องคลอดสู่ปากมดลูก

หัวอัลตราซาวนด์

รก

Chorionic villi

หัวอัลตราซาวนด์
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Chorionic villi
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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

• สามารถ่ตำรวจัวดัวา่มภ่าวะผิดิปกตำขิองโครโมโซมหรอืไมไ่ดด้ว้ยความแน่นอนมากเทา่ท่�จัะเป็นไปได้

 { สามารถ่ทำาการตำรวจัทางพันัธุกุรรมเพัิ�มเตำมิได ้หากมก่ารบง่ช่�

• เก่�ยวขอ้งกบัการตำรวจัเซลลท์่�เกบ็จัากสว่นของรกท่�เรย่กวา่ villi

 { โดยทั �วไปจัะทำาการตำรวจัเมื�ออายคุรรภร์ะหวา่ง 11 ถ่ง่ 14 สปัดาห์

• มค่วามเส่�ยงของการเกดิภาวะแทรกซอ้น รวมถ่ง่การแทง้บุตำร

การตรวจิเพืั�อการวินิจิฉััย: Chorionic villus sampling (CVS)

CVS ผ่านทางหน้าท้องCVS ผ่านทางช่องคลอดสู่ปากมดลูก

หัวอัลตราซาวนด์
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การตรวจิวินิจิฉััย: การเจิาะถุงุนำ�าคู่รำ�า

หัวอัลตราซาวนด์

ผนังมดลูก

น้ำคร่ำ
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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

• สามารถ่ตำรวจัวดัวา่มภ่าวะผิดิปกตำขิองโครโมโซมหรอืไมไ่ดด้ว้ยความแน่นอนมากเทา่ท่�จัะเป็นไปได้

 { สามารถ่ทำาการตำรวจัทางพันัธุกุรรมเพัิ�มเตำมิได ้หากมก่ารบง่ช่�

• เก่�ยวขอ้งกบัการตำรวจัเซลลข์องทารกในครรภท์่�เกบ็จัากของเหลวท่�หลอ่เล่�ยงรอบทารกในครรภ ์(นำ�าครำ�า)

 { โดยทั �วไปจัะดำาเนินการเมื�อมอ่ายคุรรภร์ะหวา่ง 15 ถ่ง่ 20 สปัดาห์

 { สามารถ่ทำาการตำรวจัหลงัอายคุรรภเ์กนิ 20 สปัดาหไ์ด ้หากมก่ารบง่ช่�

• มค่วามเส่�ยงของการเกดิภาวะแทรกซอ้น รวมถ่ง่การมน่ำ�าครำ�าร ั �ว การแทง้บุตำร

การตรวจิวินิจิฉััย: การเจิาะถุงุนำ�าคู่รำ�า

หัวอัลตราซาวนด์

ผนังมดลูก

น้ำคร่ำ
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เลอืกในการวนิิจัฉัยั

Trisomy ในออโตโซมืท่�พับได้ยาก



สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

Trisomy ในออโตโซมืท่�พับได้ยาก
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Trisomy ในออโตโซมืท่�พับได้ยาก (เชั�น Trisomy 16)
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Trisomy ในออโตโซมืท่�พับได้ยาก (เชั�น Trisomy 16)

• Trisomy ท่�เก่�ยวขอ้งกบัโครโมโซมอื�น ๆ นอกจัากโครโมโซมค่ท่่� 21, 18, 13, โครโมโซม X หรอื โครโมโซม Y จัดัวา่เป็น 

Trisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้าก

• ความชกุของ Trisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากในการตำรวจั NIPT อย่ท่่� 0.28-0.78%

• ลกัษณะอาการแตำกตำ่างกนัออกไปและข่�นอย่ก่บัโครโมโซมท่�เก่�ยวขอ้ง อาจัมอ่าการดงัน่�:

 { การสญ่เสย่การตำั �งครรภ์

 { ทารกเสย่ชว่ติำในครรภห์รอืมก่ารตำายเกดิ

 { ภาวะโมเซอกิในรกท่�สง่ผิลใหเ้กดิภาวะทารกเตำบิโตำชา้ในครรภแ์ละความผิดิปกตำทิ่�เก่�ยวขอ้งกบัภาวะการไดร้บัโครโมโซมทั �ง

สองแทง่จัากบดิาหรอืมารดาเพัย่งฝ่ัายเดย่ว

 { มค่วามบกพัรอ่งทางพัฒันาการและสตำปัิญญา และมค่วามพักิารแรกเกดิ

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

ผู้ลลพััธุท์างคู่ลินิกท่�อาจิเกิดข้�นได้จิาก Trisomy ในออโตโซมืท่�พับได้ยากซ้�งระบไุด้ด้วยการตรวจิคู่ดั

กรองคู่วามืผิู้ดป่กติของโคู่รโมืโวมืทารกในคู่รรภจ์ิากเลือดมืารดา (NIPT)

ผลบวกจากการตรวจ
NIPT เพื่อหาภาวะ

Trisomy ในออโทโซม
ที่พบได้ยาก

บางกรณีอาจส่งผลให้เกิด
การสูญเสียการตั้งครรภ์

บางกรณีอาจส่งผลให้
เกิดความผิดปกติทาง

โครโมโซมของทารกในครรภ์

บางกรณีอาจมี
ภาวะโมเซอิกในรก 

บางกรณีอาจได้ผลลัพธ์ปกติ 
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

ผู้ลลพััธุท์างคู่ลินิกท่�อาจิเกิดข้�นได้จิาก Trisomy ในออโตโซมืท่�พับได้ยาก ซ้�งระบไุด้ด้วยการตรวจิคู่ดั

กรองคู่วามืผิู้ดป่กติของโคู่รโมืโซมืทารกในคู่รรภจ์ิากเลือดมืารดา (NIPT)

• ลกัษณะท่�แสดงออกทางคลนิิกหลงัไดผ้ิล NIPT เป็นบวกนั �นแตำกตำ่างกนัออกไป และข่�นอย่ก่บัโครโมโซม

 { ความผิดิปกตำขิองโครโมโซมบางอยา่งอาจัทำาใหเ้กดิการสญ่เสย่การตำั �งครรภไ์ด้

 { ความผิดิปกตำขิองโครโมโซมบางอยา่งอาจัสง่ผิลใหม้ก่ารเกดิมช่พ่ัโดยมล่กัษณะการแสดงออกของยน่ซ่�งเก่�ยวขอ้งกบัความผิดิปกตำิ

ของยน่ท่�ตำรวจัพับนั �น

 { ความผิดิปกตำขิองโครโมโซมบางอยา่งสง่ผิลใหเ้กดิภาวะโมเซอกิในรก (CPM)

 � CPM อาจัเก่�ยวขอ้งกบัการมค่วามเส่�ยงตำ่อการทำาหน้าท่�ของรกท่�เปล่�ยนแปลงไปมากข่�น นำาไปส่ก่ารเตำบิโตำชา้ของทารกในครรภ ์

ทารกเสย่ชว่ติำในครรภแ์ละมค่วามเส่�ยงตำ่อการไดร้บัโครโมโซมทั �งสองแทง่จัากบดิาหรอืมารดาเพัย่งฝ่ัายเดย่ว 

 { บางรายอาจัไมพ่ับลกัษณะอาการท่�ชดัเจัน

 { อาจัเกดิผิลบวกเทจ็ัไดด้ว้ย

• NIPT เป็นการตำรวจัคดักรอง ควรมก่ารยนืยนัผิลดว้ยการตำรวจัเพัื�อการวนิิจัฉัยั (เชน่ CVS หรอืการเจัาะถุ่งนำ�าครำ�า) ก่อนท่�จัะทำาการ

ตำดัสนิใจัจัดัการการตำั �งครรภใ์ด 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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

ชันิดของภาวะโมืเซอิกทางโคู่รโมืโซมืของทารกในคู่รรภ์

ภาวะโมเซอิกในตัวทารกในครรภ์

เซลล์ปกติ

ภาวะโมเซอิกในรกภาวะโมเซอิกในรกและตัวทารกในครรภ์

เซลล์ที่มีความผิด
ปกติในโครโมโซม 
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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.

• ภาวะโมืเซอิกในรกและตวัทารกในคู่รรภ:์ การมเ่ซลลไ์ลน์ท่�มโ่ครโมโซมแตำกตำ่างกนัอย่ท่ ั �งในรกและทารกในครรภต์ำั �งแตำ่สอง

เซลลไ์ลน์ข่�นไป 

 { อาจัทำาใหไ้ดผ้ิล NIPT เป็นผิลลบเทจ็ั 

• ภาวะโมืเซอิกในรกเท�านั�น: การมเ่ซลลไ์ลน์ท่�มโ่ครโมโซมแตำกตำ่างกนัอย่ใ่นรกตำั �งแตำ่สองเซลลไ์ลน์ข่�นไปแตำ่ไมม่ใ่นทารกในครรภ์

 { อาจัทำาใหไ้ดผ้ิล NIPT เป็นผิลบวกเทจ็ั

• ภาวะโมืเซอิกของทารกในคู่รรภ:์ การมเ่ซลลไ์ลน์ท่�มโ่ครโมโซมแตำกตำ่างกนัอย่ใ่นทารกในครรภต์ำั �งแตำ่สองเซลลไ์ลน์ข่�นไปแตำ่

ไมม่ใ่นรก 

 { อาจัทำาใหไ้ดผ้ิล NIPT เป็นผิลลบเทจ็ั

ชันิดของภาวะโมืเซอิกทางโคู่รโมืโซมืของทารกในคู่รรภ์

ภาวะโมเซอิกในตัวทารกในครรภ์

เซลล์ปกติ

ภาวะโมเซอิกในรกภาวะโมเซอิกในรกและตัวทารกในครรภ์

เซลล์ที่มีความผิด
ปกติในโครโมโซม 
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เลอืกในการวนิิจัฉัยั

ภาวะการม่ืโคู่รโมืโซมืทั �งสองแท�งจิากบิดาห้รือมืารดาฝ่� ายเด่ยว (Uniparental disomy ห้รือ UPD) 

เนื�องจิากม่ืการอย่�รอดของโคู่รโมืโซมืท่�เป็่น Trisomy

ปกติ
ปกติ

ปกติ

ภาวะการมีโครโมโซม
ทั้งสองแท่งจากบิดา
หรือมารดาฝ่ายเดียว 
(Uniparental disomy)

การไม่แยกส่วน
ของโครโมโซม

ไมโอซิส การปฏิสนธิ อยู่รอด ผลลัพธ์

ภาวะ Trisomy
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

ภาวะการม่ืโคู่รโมืโซมืทั �งสองแท�งจิากบิดาห้รือมืารดาฝ่� ายเด่ยว (Uniparental disomy ห้รือ UPD) 

เนื�องจิากม่ืการอย่�รอดของโคู่รโมืโซมืท่�เป็่น Trisomy

• UPD หมายถ่ง่การมส่ำาเนาสองแทง่ของโครโมโซมหน่�งจัากบดิาหรอืมารดาคนเดย่วเทา่นั �น แทนท่�จัะมแ่ทง่หน่�งจัากบดิาและอก่

แทง่จัากมารดา

 { ในกรณท่่�เป็นภาวะโมเซอกิในรก UPD เกดิข่�นจัากการอย่ร่อดของโครโมโซมท่�เป็น Trisomy เป็นสว่นใหญ่

 { ACMG แนะนำาใหท้ำาการตำรวจั UPD สำาหรบัโครโมโซมท่�มก่ารประทบัตำราไว ้(6, 7, 11, 14, 15, 20) โดยการปฏิบิตัำทิาง

คลนิิกอาจัแตำกตำ่างกนัออกไป 

 { จัำาเป็นตำอ้งมก่ารตำรวจัพัเิศษเพัิ�มเตำมิสำาหรบัการวนิิจัฉัยั UPD

 { ลกัษณะอาการแตำกตำ่างกนัออกไป UPD ของโครโมโซมท่�มก่ารประทบัตำราบางค่อ่าจัทำาใหเ้กดิความบกพัรอ่งทางสตำปัิญญา 

และมภ่าวะผิดิปกตำทิางพันัธุกุรรมอื�น ๆ

• การตำรวจัคดักรอง cfDNA ท่�ใหผ้ิลเป็นบวกสำาหรบั Trisomy ในออโตำ

โซมบางชนิดเก่�ยวขอ้งกบัการมค่วามเส่�ยงตำ่อการเกดิภาวะโมเซอกิ

ในรกไดม้ากข่�น สง่ผิลใหม้ค่วามเส่�ยงตำ่อการเกดิ UPD มากข่�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. 



สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การถุ�ายทอดพันัธุกุรรมืของย่นห้น้�งตำาแห้น�ง



สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การถุ�ายทอดพันัธุกุรรมืของย่นห้น้�งตำาแห้น�ง
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การถุ�ายทอดพันัธุกุรรมืของย่นเด�นทางออโตโซมื

มีภาวะผิดปกติ

มีภาวะผิดปกติ
(50%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
(50%)

บุตร

บิดามารดา

ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง

ไม่มีภาวะผิดปกติ
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เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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

เผิยแพัรเ่มื�อ 6 มถุิ่นายน 2559 เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 7 มถุิ่นายน 2559

• ในการถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่เดน่ทางออโตำโซมนั �น เพัย่งมย่น่กลายพันัธุุจ์ัำานวนหน่�งชดุกจ็ัะสามารถ่แสดงภาวะผิดิปกตำไิด้

• บดิาหรอืมารดาท่�เป็นโรคจัะมค่วามเส่�ยงดา้นการเจัรญิพันัธุุใ์นการตำั �งครรภแ์ตำ่ละครั �งดงัตำ่อไปน่�: 

 { มโ่อกาส 50% ท่�ทารกในครรภจ์ัะไดร้บัผิลกระทบจัากภาวะผิดิปกตำิ

 { มโ่อกาส 50% ท่�ทารกในครรภจ์ัะไมม่ภ่าวะผิดิปกตำ ิ(ไมไ่ดร้บัผิลกระทบ)

 { ชายและหญงิมค่วามเส่�ยงเทา่กนั

การถุ�ายทอดพันัธุกุรรมืของย่นเด�นทางออโตโซมื

มีภาวะผิดปกติ

มีภาวะผิดปกติ
(50%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
(50%)

บุตร

บิดามารดา

ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง

ไม่มีภาวะผิดปกติ

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance.pdf
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

การถุ�ายทอดพันัธุกุรรมืของย่นด้อยทางออโตโซมื

ไม่มีภาวะผิดปกติ
เป็นพาหะ

ไม่มีภาวะผิดปกติ
เป็นพาหะ

มีภาวะผิดปกติ
(25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ
ไม่เป็นพาหะ (25%)

ไม่มีภาวะผิดปกติ 
เป็นพาหะ (50%)

บุตร

บิดามารดา

ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง ยีนที่มีการเปลี่ยนแปลง
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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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

เผิยแพัรเ่มื�อ 6 มถุิ่นายน 2559 เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 7 มถุิ่นายน 2559

• ในการถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่ดอ้ยทางออโตำโซมนั �น ตำอ้งมย่น่กลายพันัธุุจ์ัำานวนสองชดุจัง่จัะมก่ารแสดงภาวะผิดิปกตำิ

• ผิ่ท้่�มย่น่กลายพันัธุุเ์พัย่งหน่�งชดุจัะเรย่กวา่เป็นพัาหะและโดยทั �วไปจัะไมเ่ป็นโรค

• หากทั �งบดิาและมารดาเป็นพัาหะของภาวะผิดิปกตำแิบบเดย่วกนั ทั �งสองคนจัะมค่วามเส่�ยงดา้นการเจัรญิพันัธุุใ์นการตำั �งครรภ์

แตำ่ละครั �งดงัตำ่อไปน่�: 

 { มโ่อกาส 25% ท่�บุตำรจัะมภ่าวะผิดิปกตำ ิ(ไดร้บัผิลกระทบ)

 { มโ่อกาส 50% ท่�บุตำรจัะไมม่ภ่าวะผิดิปกตำ ิ(ไมไ่ดร้บัผิลกระทบ) และเป็นพัาหะของภาวะผิดิปกตำนิั �น 

 { มโ่อกาส 25% ท่�บุตำรจัะไมม่ภ่าวะผิดิปกตำ ิ(ไมไ่ดร้บัผิลกระทบ) และไมเ่ป็นพัาหะ

 { ชายและหญงิมค่วามเส่�ยงเทา่กนั

การถุ�ายทอดพันัธุกุรรมืของย่นด้อยทางออโตโซมื

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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เลอืกในการวนิิจัฉัยั 

การถุ�ายทอดพันัธุกุรรมืของย่นด้อยบนโคู่รโมืโซมื 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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สารบญั ภาพัรวมทางพันัธุศุาสตำร์ ภาวะผิดิปกตำขิองโครโมโซม การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมของยน่หน่�งตำำาแหน่งTrisomy ในออโตำโซมท่�พับไดย้ากการตำรวจัคดักรองก่อนคลอดและทาง
เลอืกในการวนิิจัฉัยั

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. เผิยแพัรเ่มื�อ 31 พัฤษภาคม 2559 เขา้ถ่ง่ขอ้มล่เมื�อ 3 มถุิ่นายน 2559

• การถ่่ายทอดพันัธุกุรรมทางโครโมโซม X เก่�ยวขอ้งกบัยน่กลายพันัธุุท์่�เกดิข่�นบนโครโมโซม X 

• ผิ่ช้ายท่�มย่น่สก์ลายพันัธุุบ์นโครโมโซม X จัะมภ่าวะผิดิปกตำ ิ(ไดร้บัผิลกระทบ)

• หญงิท่�มย่น่กลายพันัธุุอ์ย่บ่นหน่�งในสองของโครโมโซม X ของตำนจัะเรย่กวา่เป็นพัาหะของภาวะผิดิปกตำิ

 { โดยทั �วไปหญงิท่�เป็นพัาหะจัะไมไ่ดร้บัผิลกระทบ แตำ่ในบางรายอาจัแสดงลกัษณะของภาวะผิดิปกตำบิางอยา่ง

• หญงิท่�เป็นพัาหะมค่วามเส่�ยงดงัตำ่อไปน่�ในการตำั �งครรภแ์ตำ่ละครั �ง: 

 { มโ่อกาส 25% ท่�บุตำรเพัศชายจัะมภ่าวะผิดิปกตำ ิ(ไดร้บัผิลกระทบ)

 { มโ่อกาส 25% ท่�บุตำรเพัศหญงิเป็นพัาหะโดยไมม่ภ่าวะผิดิปกตำ ิ(ไมไ่ดร้บัผิลกระทบ)

 { มโ่อกาส 25% ท่�บุตำรเพัศชายจัะไมม่ภ่าวะผิดิปกตำ ิ(ไมไ่ดร้บัผิลกระทบ)

 { มโ่อกาส 25% ท่�บุตำรเพัศหญงิไมเ่ป็นพัาหะโดยไมม่ภ่าวะผิดิปกตำ ิ 

(ไมไ่ดร้บัผิลกระทบ)

การถุ�ายทอดพันัธุกุรรมืของย่นด้อยบนโคู่รโมืโซมื 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


ค่ม่อืการใหค้ำาแนะนำาน่�มจ่ัดุมุง่หมายเพัื�อใหข้อ้มล่เบื�องตำน้เก่�ยวกบัการใหค้ำาแนะนำาทางพันัธุศุาสตำรแ์ก่ผิ่ใ้หบ้รกิารดา้นสขุภาพัและเพัื�อวตัำถุ่ประสงคท์างการศก่ษาโดยทั �วไปเทา่นั �น ค่ม่อืน่�มไิดม้จ่ัดุมุง่หมายเพัื�อใชแ้ทนความเหน็ทางวชิาชพ่ัของผิ่ใ้หบ้รกิารดา้นสขุภาพัในการใหบ้รกิารหรอืใหค้ำาแนะนำาทางการแพัทย์
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