
คู่มือการให้ค�ำแนะน�ำแก่ผู้ป่วยเกี่ยวกับพันธุศาสตร์ของระบบสืบพันธุ์

บทความวิชาการที่จัดท�ำโดย
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สารบัญ

ภาพรวมทางพันธุศาสตร์	 3

ภาวะผิดปกติของโครโมโซม	 12

การถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีนหนึ่งต�ำแหน่ง	 37

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อน	 44

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการฝังตัว (PGS)	 51

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝังตัว (PGD)	 54

การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัวเลือกในการวินิจฉัย	 57
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ในการให้บริการทางอาชีพ
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เลือกในการวินิจฉัย
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หอสมุดแพทย์แห่งชาติสหรัฐอเมริกา Help Me Understand Genetics: Cells and DNA https://ghr.nlm.nih.gov/primer/basics.pdf. เผยแพร่เมื่อ 30 พฤษภาคม 2559 สามารถเข้าถึงได้เมื่อ 6 มิถุนายน 2559

เซลล์ โครโมโซม และ DNA

คูเบส
A        T

G       C

มนุษย

เซลล

นิวเคลียส

โครโมโซม

DNA
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย
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หอสมุดแพทย์แห่งชาติสหรัฐอเมริกา Help Me Understand Genetics: Cells and DNA https://ghr.nlm.nih.gov/primer/basics.pdf.  

เผยแพร่เมื่อ 30 พฤษภาคม 2559 สามารถเข้าถึงได้เมื่อ 6 มิถุนายน 2559 

■	� ร่างกายของมนุษย์ถูกสร้างขึ้นจากเซลล์นับล้านล้านเซลล์

■	� ภายในนิวเคลียสของเซลล์มีโครงสร้างที่เรียกว่าโครโมโซม โครโมโซมสร้างขึ้นมาจากยีน

■	� ยีนแต่ละยีนจะออกค�ำสั่งเพื่อบอกให้ร่างกายท�ำการพัฒนาหรือท�ำหน้าที่อย่างไร

■	� เบสสี่ชนิดใน DNA (A,T,G,C) คือโครงสร้างพื้นฐานของยีน ล�ำดับของเบสเหล่านี้จะเป็นตัวบ่ง

บอกถึงวิธีการที่ยีนออกค�ำสั่งแก่ร่างกายของเรา

เซลล์ โครโมโซม และ DNA

คูเบส
A        T

G       C

มนุษย

เซลล

นิวเคลียส

โครโมโซม

DNA
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Image adapted from Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling พิมพ์ครั้งที่ 4 New York, NY: Oxford University Press; 2012

โครโมโซมของมนุษย์

ออโตโซม

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

2221
X   X X    Y

หรือ

ผูหญิง ผูชาย
23

โครโมโซมเพศ

จากแม
จากพอ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย
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สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling พิมพ์ครั้งที่ 4 New York, NY: 

Oxford University Press; 2012

■	� โดยทั่วไปมนุษย์จะมีโครโมโซมอยู่ 23 คู่ (มีโครโมโซมรวมทั้งหมด 46 แท่ง)

–	� ครึง่หนึง่ของโครโมโซมจะมาจากแม่และอกีครึง่หนึง่จะมาจากพ่อ

■	� โครโมโซม 22 คู่แรกจะเหมือนกัน ไม่ว่าคุณจะเป็นเพศชายหรือเพศหญิง ซึ่งโครโมโซมเหล่านี้เรียกว่า

ออโตโซม

■	� โครโมโซมคู่สุดท้ายเรียกว่าโครโมโซมเพศ โดยทั่วไปในเพศหญิงจะมีโครโมโซม X จ�ำนวนสองแท่ง 

ส่วนในเพศชายจะมีโครโมโซม X หนึ่งแท่ง และโครโมโซม Y หนึ่งแท่ง

โครโมโซมของมนุษย์

ออโตโซม

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

2221
X   X X    Y

หรือ

ผูหญิง ผูชาย
23

โครโมโซมเพศ

จากแม
จากพอ
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การแบ่งเซลล์ในเซลล์สืบพันธุ์เบื้องต้น (ไมโอซิส)

ไมโอซิสระยะที่ 2

ไมโอซิสระยะที่ 1

สําเนาของโครโมโซม

เซลลสืบพันธุ (สเปรม/ไข)

เซลลสืบพันธุเบื้องตน
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■	� เซลล์สืบพันธุ์ของมนุษย์คือสเปิร์มและไข่

■	� โดยทั่วไปเซลล์สืบพันธุ์แต่ละเซลล์จะมีโครโมโซมเพียงชุดเดียว (รวม 23 คู่)

■	� เมื่อมีการปฏิสนธิ/การตั้งครรภ์ สเปิร์มของพ่อจะเข้าไปรวมกับไข่ของแม่เพื่อสร้างเป็นไซโกต ซึ่งจะ

กลายเป็นตัวอ่อน (มีโครโมโซม 46 แท่ง)

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling พิมพ์ครั้งที่ 4 New York, NY: 

Oxford University Press; 2012

ไมโอซิสระยะที่ 2
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สําเนาของโครโมโซม

เซลลสืบพันธุ (สเปรม/ไข)

เซลลสืบพันธุเบื้องตน
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การไม่แยกส่วนของโครโมโซม – ความผิดพลาดในการแบ่งเซลล์

การปฏิสนธิ

ไมโอซิสปกติ

สเปรม

แฝดสามของโครโมโซม โครโมโซมเดี่ยว

ไข

การไมแยกสวน
ของโครโมโซม
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การไม่แยกส่วนของโครโมโซม – ความผิดพลาดในการแบ่งเซลล์

■	� จ�ำนวนโครโมโซมที่ผิดปกติ: จ�ำนวนโครโมโซมไม่ถูกต้อง 

–	� Trisomy: มโีครโมโซมหนึง่ถงึสามแท่ง

–	� Monosomy: มโีครโมโซมหนึง่เพยีงแท่งเดยีว

■	� จ�ำนวนโครโมโซมที่ผิดปกติอาจท�ำให้:

–	� ตวัอ่อนไม่สามารถฝังตวัในมดลกูได้

–	� การตัง้ครรภ์ไม่ส�ำเรจ็/การแท้งบตุร

–	� คลอดทารกทีม่ภีาวะผดิปกตขิองโครโมโซม (เช่น Trisomy 21 ซึง่รูจ้กักันดีว่าดาวน์ซนิโดรม)

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling พิมพ์ครั้งที่ 4 New York, NY: 

Oxford University Press; 2012

การปฏิสนธิ

ไมโอซิสปกติ

สเปรม

แฝดสามของโครโมโซม โครโมโซมเดี่ยว

ไข

การไมแยกสวน
ของโครโมโซม
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การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
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สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Trisomy 21 (ดาวน์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

2221 X   X
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
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หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

■	� Trisomy 21 ถือเป็นภาวะผิดปกติของโครโมโซมที่พบมากที่สุดในการเกิดมีชีพ

■	� Trisomy 21 จะเกิดขึ้น 1 ใน 660 รายของการเกิดมีชีพโดยประมาณ

■	� ลักษณะโดยทั่วไปของ Trisomy 21:

–	� ความบกพร่องทางสตปัิญญา

–	� ปัญหาเก่ียวกับหวัใจ

–	� ความตงึตวัของกล้ามเนือ้แย่หรอืมน้ีอย

–	� ใบหน้ามลีกัษณะเฉพาะ

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. พิมพ์ครั้งที่ 7 Philadelphia:  

Elsevier Saunders; 2013

Trisomy 21 (ดาวน์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

2221 X   X



15

การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Trisomy 18 (เอ็ดเวิร์ดซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

2221 X   Y
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

■	� Trisomy 18 จะเกิดขึ้น 1 ใน 3,333 รายของการเกิดมีชีพโดยประมาณ

■	� ภาวะผิดปกติของโครโมโซมอย่างรุนแรง โดยมีอายุคาดเฉลี่ยน้อยกว่า 1 ปี

■	� ลักษณะโดยทั่วไปของ Trisomy 18:

–	 ภาวะทารกในครรภ์เตบิโตช้า

–	 ต�ำแหน่งมอืและ/หรอืเท้าผดิปกติ

–	 มคีวามบกพร่องทางพฒันาการและสตปัิญญาอย่างรนุแรง

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. พิมพ์ครั้งที่ 7 Philadelphia:  

Elsevier Saunders; 2013

Trisomy 18 (เอ็ดเวิร์ดซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

2221 X   Y
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Trisomy 13 (พาทัวซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

2221 X   X
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. พิมพ์ครั้งที่ 7 Philadelphia:  

Elsevier Saunders; 2013

■	� Trisomy 13 จะเกิดขึ้น 1 ใน 5,000 รายของการเกิดมีชีพโดยประมาณ 

■	� ภาวะผิดปกติของโครโมโซมอย่างรุนแรง โดยมีอายุคาดเฉลี่ยน้อยกว่า 1 ปี

■	� ลักษณะโดยทั่วไปของ Trisomy 13:

–	 มคีวามผดิปกตขิองหวัใจ สมอง ไต

–	 ปากและ/หรอืเพดานปิดไม่สนทิ (ปากแหว่ง)

–	 มคีวามบกพร่องทางพฒันาการและสตปัิญญาอย่างรนุแรง

Trisomy 13 (พาทัวซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

2221 X   X
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Monosomy X (เทอร์เนอร์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

X   2221
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

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. พิมพ์ครั้งที่ 7 Philadelphia:  

Elsevier Saunders; 2013

■	� Monosomy X เกิดขึ้นได้ 1-1.5% ของการตั้งครรภ์ แต่การตั้งครรภ์ส่วนใหญ่ (~99%) เหล่านี้จะไม่

เจริญจนถึงคลอด

–	�  Monosomy X จะเกดิขึน้ 1 ใน 2,000 รายของการเกดิมีชพีในเพศหญงิโดยประมาณ

■	� ลักษณะโดยทั่วไปของ Monosomy X:

–	 หวัใจพกิาร

–	 เตีย้กว่าค่าเฉลีย่

–	 ภาวะเป็นหนุม่สาวช้า

–	 มบีตุรยาก

Monosomy X (เทอร์เนอร์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

X   2221
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

47,XXX (ทริปเปิลเอ็กซ์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

X   X   X2221
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. พิมพ์ครั้งที่ 7 Philadelphia:  

Elsevier Saunders; 2013 

■	� 47,XXX จะเกิดขึ้น 1 ใน 1,000 รายของการเกิดมีชีพในเพศหญิงโดยประมาณ 

■	� หญิงจ�ำนวนมากที่มีภาวะ 47,XXX จะไม่มีลักษณะที่สามารถมองเห็นได้

■	� ลักษณะตัวแปรของ 47,XXX:

–	 ส่วนสงูมากกว่าค่าเฉลีย่

–	 มคีวามบกพร่องในการเรยีนรู ้พฒันาการในการพดูและภาษาล่าช้า

–	 มพีฒันาการด้านทกัษะกลไกการเคลือ่นไหวทีล่่าช้า

–	� มคีวามบกพร่องทางพฤตกิรรมและอารมณ์

47,XXX (ทริปเปิลเอ็กซ์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

X   X   X2221
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

47,XXY (ไคลน์เฟลเตอร์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

X    X    Y2221
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. พิมพ์ครั้งที่ 7 Philadelphia:  

Elsevier Saunders; 2013

■	� ไคลน์เฟลเตอร์ซินโดรมจะเกิดขึ้น 1 ใน 500 รายของการเกิดมีชีพในเพศชายโดยประมาณ 

■	� ชายจ�ำนวนมากที่มีภาวะ 47,XXY จะไม่มีลักษณะที่สามารถมองเห็นได้

■	� ลักษณะตัวแปรของไคลน์เฟลเตอร์ซินโดรม:

–	 ความบกพร่องในการพดูและ/หรอืการเรยีนรู้

–	 ร่างสงู

–	 อณัฑะเลก็

–	 มบีตุรยาก

47,XXY (ไคลน์เฟลเตอร์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

X    X    Y2221
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

47,XYY (จาค็อบส์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

X    Y    Y2221
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Jones KL, Jones MC, del Campo M. Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation. พิมพ์ครั้งที่ 7 Philadelphia:  

Elsevier Saunders; 2013 

■	�  47,XYY จะเกิดขึ้น1 ใน 840 รายของการเกิดมีชีพในเพศชายโดยประมาณ 

■	� ชายจ�ำนวนมากที่มีภาวะ 47,XYY จะไม่มีลักษณะที่สามารถมองเห็นได้

■	� ลักษณะตัวแปรของ 47,XYY:

–	 พฒันาการของทกัษะในด้านการพดูและภาษาล่าช้า

–	 ความบกพร่องในการเรยีนรู้

–	 โรคออทสิตกิ

47,XYY (จาค็อบส์ซินโดรม)

1 2 3 4 5

1211109876

151413

2019

181716

X    Y    Y2221
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การเกิดดีลีชันและไมโครดีลีชันของโครโมโซม

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

ปกติ การดีลีชัน ปกติ ไมโครดีลีชัน

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling พิมพ์ครั้งที่ 4 New York, NY: 

Oxford University Press; 2012

■	� การเกิดดีลีชันและไมโครดีลีชันเกิดจากชิ้นส่วนที่ขาดหายไปของสารไมโครโซม 

–	� ไมโครดีลชีนัจะมขีนาดทีเ่ลก็กว่าดีลชีนัและไม่สามารถมองเหน็ได้ด้วยกล้องจลุทรรศน์

■	� การเกิดดีลีชันและไมโครดีลีชันของโครโมโซมอาจท�ำให้เกิดภาวะบกพร่องทางสติปัญญา ความ

บกพร่องทางพัฒนาการ และ/หรือ ความพิการแต่ก�ำเนิด

การเกิดดีลีชันและไมโครดีลีชันของโครโมโซม

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

ปกติ การดีลีชัน ปกติ ไมโครดีลีชัน

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การเกิดดูพลิเคชันและไมโครดูพลิเคชันของไมโครโซม 

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

ปกติ การดูพลิเคชัน ปกติ ไมโครดูพลิเคชัน
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling พิมพ์ครั้งที่ 4 New York, NY: 

Oxford University Press; 2012

การเกิดดูพลิเคชันและไมโครดูพลิเคชันของไมโครโซม

■	� การเกิดดูพลิเคชันและไมโครดูพลิเคชันเกิดจากชิ้นส่วนที่เกินมาของสารไมโครโซม 

–	� ไมโครดูพลเิคชนัจะมขีนาดทีเ่ลก็กว่าดูพลเิคชนัและไม่สามารถมองเหน็ได้ด้วยกล้องจลุทรรศน์

■	� การเกิดดูพลิเคชันและไมโครดูพลิเคชันของโครโมโซมอาจท�ำให้เกิดภาวะบกพร่องทางสติปัญญา 

ความบกพร่องทางพัฒนาการ และ/หรือความพิการแต่ก�ำเนิด

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

เทโลเมอเรส

แขน p

เซนโทรเมียร

แขน q

เทโลเมอเรส

ปกติ การดูพลิเคชัน ปกติ ไมโครดูพลิเคชัน
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

ผูปกครองที่
ไมใชพาหะ

การสลับโครโมโซมอยางสมดุล
ผูปกครองที่เปนพาหะ

ไซโกตที่อาจเปนไปได

พาหะทีม่ี
ภาวะการสลบั
โครโมโซม
อยางสมดลุ

ไมใชพาหะ แฝดสามของ
โครโมโซมเกนิ
มาบางสวน + 
โครโมโซมเดีย่ว
เกนิมาบางสวน

แฝดสามของ
โครโมโซมเกนิ
มาบางสวน + 
โครโมโซมเดีย่ว
เกนิมาบางสวน

การปฏิสนธิ

เซลลสืบพันธุ
จากผูปกครอง
ที่ไมใชพาหะ

เซลลสืบพันธุท่ี
อาจเปนไปไดจาก

ผูปกครองท่ีเปนพาหะ

การสับเปลี่ยนโครโมโซม: การสลับโครโมโซม
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling พิมพ์ครั้งที่ 4 New York, NY: 

Oxford University Press; 2012

■	� การสลับโครโมโซมถือเป็นผลจากการแลกเปลี่ยนชิ้นส่วนระหว่างสองโครโมโซม

■	� การสลับโครโมโซมจะเกิดขึ้นได้โดยประมาณ 1 ใน 500 ราย

■	� ส่วนใหญ่แล้วผู้ที่มีการสลับโครโมโซมจะไม่มีลักษณะอาการที่สามารถมองเห็นได้

■	� พาหะของการสลับโครโมโซมอาจมีความเสี่ยงต่อ:

–	� มบีตุรยาก 

–	� ภาวะแท้งซ�ำ้

–	� ทารกท่ีเกิดมาพร้อมความพกิารแต่ก�ำเนดิและ/หรอืมภีาวะบกพร่องทางสตปัิญญา

การสับเปลี่ยนโครโมโซม: การสลับโครโมโซม

ผูปกครองที่
ไมใชพาหะ

การสลับโครโมโซมอยางสมดุล
ผูปกครองที่เปนพาหะ

ไซโกตที่อาจเปนไปได

พาหะทีม่ี
ภาวะการสลบั
โครโมโซม
อยางสมดลุ

ไมใชพาหะ แฝดสามของ
โครโมโซมเกนิ
มาบางสวน + 
โครโมโซมเดีย่ว
เกินมาบางสวน

แฝดสามของ
โครโมโซมเกนิ
มาบางสวน + 
โครโมโซมเดีย่ว
เกินมาบางสวน

การปฏิสนธิ

เซลลสืบพันธุ
จากผูปกครอง
ที่ไมใชพาหะ

เซลลสืบพันธุท่ี
อาจเปนไปไดจาก

ผูปกครองท่ีเปนพาหะ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การสับเปลี่ยนโครโมโซม: โรเบิร์ตโซเนียน

การสลับโครโมโซมอยางสมดุล
ผูปกครองที่เปนพาหะ

ไมใชพาหะ พาหะที่มีภาวะการ
สลับโครโมโซม

แฝดสามของ
โครโมโซม

โครโมโซม
เดี่ยว

เซลลสบืพันธุที่
อาจเปนไปไดจาก

ผูปกครองทีเ่ปนพาหะ

ผูปกครองที่
ไมใชพาหะ

ไซโกตที่อาจเปนไปได

การปฏิสนธิ

เซลลสืบพันธุ
จากผูปกครอง
ที่ไมใชพาหะ

แฝดสามของ
โครโมโซม

โครโมโซม
เดี่ยว
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Gardner RJM, Sutherland GR, Schaffer LG. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling พิมพ์ครั้งที่ 4 New York, NY: 

Oxford University Press; 2012

■	� การสับเปลี่ยนของโครโมโซมแบบโรเบิร์ตโซเนียนจะเกิดขึ้นเมื่อมีโครโมโซมสองตัว (13, 14, 15, 21, 

22) มาเกาะติดกัน

■	� การสับเปลี่ยนของโครโมโซมแบบโรเบิร์ตโซเนียนจะเกิดขึ้นได้โดยประมาณ 1 ในทุกๆ 1,000 ราย

■	� ส่วนใหญ่แล้วผู้ที่มีการสับเปลี่ยนของโครโมโซมแบบโรเบิร์ตโซเนียนจะไม่มีลักษณะอาการที่สามารถ

มองเห็นได้

■	� พาหะของการสับเปลี่ยนของโครโมโซมแบบโรเบิร์ตโซเนียนอาจมีความเสี่ยงต่อ:

–	 มบีตุรยาก

–	� ภาวะแท้งซ�ำ้

–	� ทารกท่ีเกิดมาพร้อมความพกิารแต่ก�ำเนดิและ/หรอืมภีาวะ

บกพร่องทางสตปัิญญา

การสับเปลี่ยนโครโมโซม: โรเบิร์ตโซเนียน

การสลับโครโมโซมอยางสมดุล
ผูปกครองที่เปนพาหะ

ไมใชพาหะ พาหะที่มีภาวะการ
สลับโครโมโซม

แฝดสามของ
โครโมโซม

โครโมโซม
เดี่ยว

เซลลสบืพนัธุที่
อาจเปนไปไดจาก

ผูปกครองทีเ่ปนพาหะ

ผูปกครองที่
ไมใชพาหะ

ไซโกตที่อาจเปนไปได

การปฏิสนธิ

เซลลสืบพันธุ
จากผูปกครอง
ที่ไมใชพาหะ

แฝดสามของ
โครโมโซม

โครโมโซม
เดี่ยว
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

ปรับแต่งจาก: Campbell IM, Shaw CA, Stankiewicz P, Lupski JR. Somatic mosaicism: implications for disease and transmission genetics Trends Genet. 2015;31(7):382-392

ภาวะโมเซอิก (ข้อผิดพลาดในการแบ่งเซลล์ซึ่งท�ำให้เซลล์ เกิดการเปลี่ยนแปลงทางพันธุกรรม)

การแบงเซลลรางกาย (ไมโทซีส)

เซลลปกติ

เซลลที่มีการเปลี่ยนแปลงทางพันธุกรรม

ตัวออนการปฏิสนธิ โมเซอิก
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

หอสมุดแพทย์แห่งชาติสหรัฐอเมริกา Medical Encyclopedia: Mosaicism https://www.nlm.nih.gov/medlineplus/ency/article/001317.htm 

ปรับปรุงเมื่อวันที่ 3 พฤษภาคม 2559 สามารถเข้าถึงได้เมื่อ 3 มิถุนายน 2559 

■	� ภาวะโมเซอิกคือการที่เซลล์ไลน์ตั้งแต่สองกลุ่มมีส่วนประกอบทางพันธุกรรมที่แตกต่างกัน 

■	� เกิดจากความผิดพลาดในขณะมีการแบ่งเซลล์ (ไมโทซีส)

■	� สัดส่วนของเซลล์ไลน์แต่ละกลุ่มจะแตกต่างกันไป

–	� ผลกระทบทางคลนิกิของภาวะโมเซอกิในแต่ละรายจะแตกต่างกันไป ขึน้อยูกั่บจ�ำนวนและชนดิ

ของเซลล์ทีแ่สดงอาการ

ภาวะโมเซอิก (ความผิดพลาดในการแบ่งเซลล์ซึ่งท�ำให้เซลล์เกิดการเปลี่ยนแปลงทางพันธุกรรม)

การแบงเซลลรางกาย (ไมโทซีส)

เซลลปกติ

เซลลที่มีการเปลี่ยนแปลงทางพันธุกรรม

ตัวออนการปฏิสนธิ โมเซอิก
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีนหนึ่งต�ำแหน่ง
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การถ่ายทอดพันธุกรรมของยีนเด่นทางออโตโซม

ไมเปนโรคเปนโรค

การกลายพันธุ

เปนโรค
(50%)

ไมเปนโรค
(50%)

เด็ก

ผูปกครอง

ปกติ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

หอสมุดแพทย์แห่งชาติสหรัฐอเมริกา Help Me Understand Genetics: Inheriting Genetic Conditions  

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance.pdf เผยแพร่เมื่อ 6 มิถุนายน 2559 สามารถเข้าถึงได้เมื่อ 7 มิถุนายน 2559

■	� ในการถ่ายทอดพันธุกรรมของยีนเด่นทางออโตโซมนั้น เพียงมียีนกลายพันธุ์จ�ำนวนหนึ่งชุดก็จะ

สามารถแสดงภาวะผิดปกติได้

■	� ผู้ปกครองที่เป็นโรคจะมีความเสี่ยงของการเจริญพันธุ์ต่อการตั้งครรภ์ในแต่ละครั้งดังต่อไปนี้: 

–	� มโีอกาส 50% ท่ีทารกในครรภ์จะเป็นโรคจากภาวะผดิปกติ

–	� มโีอกาส 50% ท่ีทารกในครรภ์จะไม่มภีาวะผดิปกต ิ(ไม่แสดงอาการ) 

–	� ชายและหญงิจะมคีวามเสีย่งทีเ่ท่าๆ กัน

การถ่ายทอดพันธุกรรมของยีนเด่นทางออโตโซม

ไมเปนโรคเปนโรค

การกลายพันธุ

เปนโรค
(50%)

ไมเปนโรค
(50%)

เด็ก

ผูปกครอง

ปกติ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การถ่ายทอดพันธุกรรมของยีนด้อยทางออโตโซม

พาหะพาหะ

การกลายพันธุ

เปนโรค
(25%)

ไมไดเปนพาหะและไมเปนโรค
(25%)

เด็ก

ผูปกครอง

พาหะ
(50%)

การกลายพันธุ

ปกติ ปกติ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

หอสมุดแพทย์แห่งชาติสหรัฐอเมริกา Help Me Understand Genetics: Inheriting Genetic Conditions  

https://ghr.nlm.nih.gov/primer/inheritance.pdf เผยแพร่เมื่อ 6 มิถุนายน 2559 สามารถเข้าถึงได้เมื่อ 7 มิถุนายน 2559

■	� ในการถ่ายทอดพันธุกรรมของยีนด้อยทางออโตโซมนั้น ต้องมียีนกลายพันธุ์จ�ำนวนสองชุดจึงจะแสดงภาวะผิดปกติ

■	� ผู้ที่มียีนกลายพันธุ์เพียงหนึ่งชุดจะเรียกว่าเป็นพาหะและโดยทั่วไปจะไม่เป็นโรค

■	� หากผู้ปกครองทั้งสองเป็นพาหะของภาวะผิดปกติแบบเดียวกัน ทั้งสองคนจะมีความเสี่ยงของการเจริญ

พันธุ์ต่อการตั้งครรภ์ในแต่ละครั้งดังต่อไปนี้: 

–	� มโีอกาส 25% ท่ีทารกในครรภ์จะเป็นโรคจากภาวะผดิปกติ

–	� มโีอกาส 50% ท่ีทารกในครรภ์จะเป็นพาหะของภาวะทีผ่ดิปกติ 

–	� มโีอกาส 25% ท่ีทารกในครรภ์จะไม่มภีาวะผดิปกตแิละไม่เป็นพาหะ (ไม่เป็นพาหะและไม่แสดงอาการ)

–	� ชายและหญงิจะมคีวามเสีย่งทีเ่ท่าๆ กัน

การถ่ายทอดพันธุกรรมของยีนด้อยทางออโตโซม

พาหะพาหะ

การกลายพันธุ

เปนโรค
(25%)

ไมไดเปนพาหะและไมเปนโรค
(25%)

เด็ก

ผูปกครอง

พาหะ
(50%)

การกลายพันธุ

ปกติ ปกติ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การถ่ายทอดพันธุกรรมของยีนด้อยบนโครโมโซม X

พาหะไมเปนโรค 

เปนโรค
(25%)

เด็ก

ผูปกครอง

พาหะ
(25%)

ไมเปนโรค
(25%)

การกลายพันธุ

X    Y X    X

X    Y X    X X    X X    Y
ไมไดเปนพาหะและไมเปนโรค

(25%)

ปกติ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

หอสมุดแพทย์แห่งชาติสหรัฐอเมริกา 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 เผยแพร่เมื่อ 31 พฤษภาคม 2559 สามารถเข้าถึง

ได้เมื่อ 3 มิถุนายน 2559

■	� การถ่ายทอดพันธุกรรมทางโครโมโซม X เกี่ยวข้องกับยีนกลายพันธุ์ที่เกิดขึ้นบนโครโมโซม X 
■	� ชายที่มียีนกลายพันธุ์อยู่บนโครโมโซม X จะเป็นโรคจากภาวะผิดปกติ
■	� หญิงที่มียีนกลายพันธุ์อยู่บนหนึ่งในสองของโครโมโซม X จะเรียกว่าเป็นพาหะของภาวะผิดปกติ

–	� โดยทัว่ไป หญงิท่ีเป็นพาหะจะไม่เป็นโรค แต่ในบางรายอาจแสดงลกัษณะของภาวะผดิปกติ

■	 �หญิงที่มียีนด้อยบนโครโมโซม X จะมีความเสี่ยงของการเจริญพันธุ์ต่อการตั้งครรภ์ในแต่ละครั้งดังต่อไปนี้: 
–	� มโีอกาส 25% ท่ีจะได้ลกูชายทีไ่ม่เป็นโรคจากภาวะผดิปกติ
–	� มโีอกาส 25% ท่ีจะได้ลกูสาวทีไ่ม่เป็นพาหะของภาวะทีผ่ดิปกติ 
–	� มโีอกาส 25% ท่ีจะได้ลกูสาวทีเ่ป็นพาหะของภาวะทีผ่ดิปกติ

–	� มโีอกาส 25% ท่ีจะได้ลกูชายทีเ่ป็นโรคจากภาวะผดิปกติ

การถ่ายทอดพันธุกรรมของยีนด้อยบนโครโมโซม X

พาหะไมเปนโรค 

เปนโรค
(25%)

เด็ก

ผูปกครอง

พาหะ
(25%)

ไมเปนโรค
(25%)

การกลายพันธุ

X    Y X    X

X    Y X    X X    X X    Y
ไมไดเปนพาหะและไมเปนโรค

(25%)

ปกติ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อน
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การผสมเทียม (IVF)

มดลูก

รังไข

กระตุนการทํางานของ
รังไขและการเก็บไข

การปฏิสนธิ

1

2

การยายตัวออน
3
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

■	� ในวงจร IVF มีขั้นตอนหลักๆ 3 ขั้นตอนดังต่อไปนี้

1. �กระตุน้การท�ำงานของรงัไข่และการเกบ็ไข่

2. �การปฏสินธ ิ– ท�ำการผสมสเปิร์มและไข่ในห้องทดลองเพือ่ให้เกิดเป็นตวัอ่อน

3. �ย้ายตวัอ่อนเข้าสู่มดลกูหรอืแช่แขง็ไว้เพือ่ใช้ในอนาคตต่อไป

การผสมเทียม (IVF)

มดลูก

รังไข

กระตุนการทํางานของ
รังไขและการเก็บไข

การปฏิสนธิ

1

2

การยายตัวออน
3
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Harton GL, et al. Fertil Steril. 2013;100(6):1695-1703

อัตราร้อยละของตัวอ่อนที่มีความผิดปกติของโครโมโซม (aneuploidy) เพิ่มสูงขึ้นตามอายุของมารดา
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Harton GL, et al. Fertil Steril. 2013;100(6):1695-1703

Scott RT Jr., et al. Fertil Steril. 2012;97(4):870-875

■	� ตัวอ่อนที่มีจ�ำนวนโครโมโซมที่ผิดปกตินั้นอาจเกิดขึ้นได้ในหญิงทุกระดับอายุ แต่จะมีความเสี่ยงเพิ่ม

มากขึ้นตามอายุของมารดา

■	� ความเสี่ยงจากตัวอ่อนที่มีจ�ำนวนโครโมโซมผิดปกติ:

–	 ตวัอ่อนฝังตวัไม่ส�ำเรจ็

–	� การแท้งบตุร

–	� ทารกเกิดมาพร้อมความพกิารแต่ก�ำเนดิและ/หรอืมภีาวะบกพร่องทางสตปัิญญา

อัตราร้อยละของตัวอ่อนที่มีความผิดปกติของโครโมโซม (aneuploidy) เพิ่มสูงขึ้นตามอายุของมารดา
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Harton GL, et al. Fertil Steril. 2013;100(6):1695-1703
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

ขั้นตอนการพัฒนาของตัวอ่อน

ระยะ 2 เซลล

การปฏิสนธิ วันที่ 2 วันที่ 3 วันที่ 5

ระยะ 8 เซลล 
(ระยะคลีเวจ)

บลาสโตซีสท
 (100+ เซลล)

กลุมเซลลชั้นใน เยื่อชั้นนอก 
(โทรเฟคโตเดิรม)



50

การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Harton GL, et al. Fertil Steril. 2013;100(6):1695-1703

■	� หลังจากที่มีการเก็บไข่ การปฏิสนธิจะเกิดขึ้นในห้องทดลอง

■	� เกิดการแบ่งเซลล์หลังจากวันที่เกิดการปฏิสนธิ

■	� ภายในวันที่ 5 จะเกิดบลาสโตซีสท์ที่ประกอบด้วยเยื่อชั้นนอกและกลุ่มเซลล์ชั้นใน

ขั้นตอนการพัฒนาของตัวอ่อน

ระยะ 2 เซลล

การปฏิสนธิ วันที่ 2 วันที่ 3 วันที่ 5

ระยะ 8 เซลล 
(ระยะคลีเวจ)

บลาสโตซีสท
 (100+ เซลล)

กลุมเซลลชั้นใน เยื่อชั้นนอก 
(โทรเฟคโตเดิรม)
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการฝังตัว (PGS)
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการฝังตัว (PGS)

การดูดเซลลจากตัวออน การตรวจคัดกรองโครโมโซม การยายตัวออน

ตัวออนไมนาจะมีจํานวนโครโมโซมที่ผิดปกติ

ตัวออนนาจะมีจํานวนโครโมโซมที่ผิดปกติ

1 2 3
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Forman EJ, et al. Fertil Steril. 2013;100(1):100-107

Scott RT Jr, et al. Fertil Steril. 2013;100(3):697- 703

Harton GL, et al. Fertil Steril. 2013;100(6):1695-1703

Dahdouh EM, et al. J Obstet Gynaecol Can. 2015;37(5):451-63 

■	� กระบวนการ PGS:
1.	� การดดูเซลล์จากตัวอ่อน: ดึงเซลล์ตัง้แต่หนึง่เซลล์จากตวัอ่อนแต่ละตวัออกมาเพือ่ท�ำการตรวจคดักรอง
2.	� การตรวจคดักรองโครโมโซม: เซลล์ทีดู่ดออกมาจะถกูน�ำตรวจคัดกรองเพือ่ดูจ�ำนวนโครโมโซมท่ีผดิปกติ 

(โครโมโซมจ�ำนวนมากหรอืน้อยเกินไป)
3.	� การย้ายตวัอ่อน: ตวัอ่อนทีไ่ม่น่ามจี�ำนวนโครโมโซมท่ีผดิปกตจิะพร้อมย้ายไปยงัมดลกูหรอืแช่แขง็ไว้เพือ่ใช้

ในอนาคตต่อไป

■	� ประโยชน์ที่พึงได้:
–	� เพิม่อตัราการฝังตวั การตัง้ครรภ์ และการเกดิมชีพี
–	� ลดอตัราการแท้งบตุร
–	� การคัดเลอืกตวัอ่อนทีจ่ะสามารถเจรญิต่อไปได้มากทีสุ่ดเพือ่ย้ายตวัอ่อนเพยีงหนึง่ตวั

■	� ข้อจ�ำกัด:
–	� PGS จะท�ำการตรวจคดักรองเพือ่ดูจ�ำนวนโครโมโซมทีผ่ดิ

ปกตเิท่านัน้
–	� PGS ไม่ได้ตรวจคัดกรองเพือ่หาภาวะผดิปกตอิืน่ๆ

–	� PGS ไม่ได้มคีวามถกูต้องแม่นย�ำ 100%

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการฝังตัว (PGS)

การดูดเซลลจากตัวออน การตรวจคัดกรองโครโมโซม การยายตัวออน

ตัวออนไมนาจะมีจํานวนโครโมโซมที่ผิดปกติ

ตัวออนนาจะมีจํานวนโครโมโซมที่ผิดปกติ

1 2 3
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝังตัว (PGD)
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝังตัว (PGD)

การดูดเซลลจากตัวออน การตรวจทางพันธุกรรม การยายตัวออน
1 2 3

ตัวออนนาจะไมเปนโรค

ตัวออนนาจะเปนโรค
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

■	� กระบวนการ PGD:

1.	 �การดดูเซลล์จากตัวอ่อน: ดึงเซลล์ตัง้แต่หนึง่เซลล์จากตวัอ่อนแต่ละตวัออกมาเพือ่ท�ำการตรวจ

2.	� การตรวจทางพันธกุรรม: เซลล์ทีดู่ดออกมาจะถกูน�ำมาตรวจหาภาวะผดิปกตทิีไ่ด้รบัการถ่ายทอดมา

3.	� การย้ายตวัอ่อน: ตวัอ่อนทีไ่ม่น่ามภีาวะผดิปกตจิะพร้อมย้ายไปยงัมดลกูหรอืแช่แขง็ไว้เพือ่ใช้ในอนาคตต่อไป

■	� ประโยชน์:

–	� ลดความเสีย่งในการคลอดทารกทีม่ภีาวะผดิปกตทิางพนัธกุรรม

■	� ข้อจ�ำกัด:

–	� PGD ไม่ได้ตรวจภาวะผดิปกตทิีอ่าจเกดิขึน้ได้ทัง้หมด 

–	� PGD ไม่ได้มคีวามถกูต้องแม่นย�ำ 100%

คณะกรรมการดูแลการปฏิบัติงานสมาคมเพื่อเทคโนโลยีช่วยการเจริญพันธุ์, คณะกรรมการสมาคมอเมริกันเพื่อเวชศาสตร์การเจริญพันธุ์  

Fertil Steril. 2008;90(5 Suppl):S136-143 

Dahdouh EM, et al. J Obstet Gynaecol Can. 2015;37(5):451-463 

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝังตัว (PGD)

การดูดเซลลจากตัวออน การตรวจทางพันธุกรรม การยายตัวออน
1 2 3

ตัวออนนาจะไมเปนโรค

ตัวออนนาจะเปนโรค
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัวเลือกในการวินิจฉัย
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

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 

*โดยทั่วไปในสหรัฐอเมริกา แต่อาจแตกต่างกันไปในแต่ละประเทศ

การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัวเลือกในการวินิจฉัย*

การตรวจ
คัดกรองซีรั่ม

ผูปวยไดรับคําแนะนําและ
เลือกการตรวจกอนคลอด

ไม

ผลเปนบวกหรือไม
สําหรับภาวะที่ผิดปกติ

ของโครโมโซม

ผลเปนบวกหรือไม
สําหรับภาวะที่ผิดปกติ

ของโครโมโซม
ใหคําปรึกษาเพิ่มเติม
และตรวจสอบวินิจฉัย

ไมไม

ผูปวยและผูใหบริการ
ปรึกษาหารือกันถึง

ขั้นตอนตอไป

ผูปวยและผูใหบริการ
ปรึกษาหารือกันถึง

ขั้นตอนตอไป

ผูปวยและผูใหบริการ
ปรึกษาหารือกันถึง

ขั้นตอนตอไป

10 0/7 สัปดาห - 22 6/7 สัปดาหของการตั้งครรภ 10 สัปดาหของการตั้งครรภจนกวาจะคลอด CVS/การเจาะถุงนํ้าครํ่า
CVS: 10-13 สัปดาหของการตั้งครรภ

การเจาะถุงนํ้าครํ่า: โดยทั่วไป 15-20 สัปดาหของการตั้งครรภ

ใชใช

การตรวจคัด
กรอง cfDNA

การตรวจ
วินิจฉัย

ใช
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

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 

*โดยทั่วไปในสหรัฐอเมริกา แต่อาจแตกต่างกันไปในแต่ละประเทศ

■	� การตรวจคัดกรองเพื่อดูจ�ำนวนโครโมโซมที่ผิดปกติเป็นการประเมินความเสี่ยงของผู้หญิงในการอุ้ม

ครรภ์ทารกที่มีภาวะผิดปกติของโครโมโซมบางอย่าง

–	� หากผลการตรวจคดักรองเป็นบวก ควรมกีารให้ค�ำแนะน�ำและตรวจวนิจิฉยัเพ่ิมเตมิ

■	� การตรวจวินิจฉัยสามารถให้ข้อมูลที่แน่นอนเกี่ยวกับ: 

–	� ภาวะผดิปกตขิองโครโมโซม

–	� ภาวะผดิปกตทิางพนัธกุรรมบางอย่าง

การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัวเลือกในการวินิจฉัย*

การตรวจ
คัดกรองซีรั่ม

ผูปวยไดรับคําแนะนําและ
เลือกการตรวจกอนคลอด

ไม

ผลเปนบวกหรือไม
สําหรับภาวะที่ผิดปกติ

ของโครโมโซม

ผลเปนบวกหรือไม
สําหรับภาวะที่ผิดปกติ

ของโครโมโซม
ใหคําปรึกษาเพิ่มเติม
และตรวจสอบวินิจฉัย

ไมไม

ผูปวยและผูใหบริการ
ปรึกษาหารือกันถึง

ขั้นตอนตอไป

ผูปวยและผูใหบริการ
ปรึกษาหารือกันถึง

ขั้นตอนตอไป

ผูปวยและผูใหบริการ
ปรึกษาหารือกันถึง

ขั้นตอนตอไป

10 0/7 สัปดาห - 22 6/7 สัปดาหของการตั้งครรภ 10 สัปดาหของการตั้งครรภจนกวาจะคลอด CVS/การเจาะถุงนํ้าครํ่า
CVS: 10-13 สัปดาหของการตั้งครรภ

การเจาะถุงนํ้าครํ่า: โดยทั่วไป 15-20 สัปดาหของการตั้งครรภ

ใชใช

การตรวจคัด
กรอง cfDNA

การตรวจ
วินิจฉัย

ใช
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การตรวจคัดกรอง Cell-free DNA (cfDNA)

1 2 3

การตั้งครรภ
ที่ไมเปนโรค

การเจาะเลือดมารดา
และการแยก cfDNA การหาลําดับเบสของ cfDNA การวิเคราะหโดยการนับจํานวน

การตั้งครรภ
ที่เปนโรค

cfDNA ของมารดา
cfDNA ของทารกในครรภ

CCCTTAGCGCTTTAACGTACGTAAAACCCTT
AACGTACGTAAAAACGGGGTCAAAGGTTCCC
GACTTAAAATCGGAATCGATGCCCAAACTT
AATCGATGCCCAAACGGGGTCAAAGTTCCC
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

Gil MM, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2015;45(3):249-266

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

การตรวจคัดกรอง Cell-free DNA (cfDNA)

■	� กระบวนการตรวจคัดกรอง cfDNA

1.	� เจาะเลอืดจากแขนของหญงิมคีรรภ์ท่ีระยะครรภ์ตัง้แต่ 10 สปัดาห์ขึน้ไป สกัด cfDNA จากเลอืดมารดาในห้องทดลอง

2.	� หาล�ำดับเบสของ cfDNA เพือ่ตรวจวดัจุดเริม่ต้นของโครโมโซม

3.	� นบัจ�ำนวน cfDNA ท่ีหาล�ำดับเบสแล้วเพือ่ตรวจคัดกรองหาภาวะผดิปกตขิองโครโมโซม

■	� ประโยชน์:

–	� มอีตัราการตรวจพบสงูส�ำหรบัภาวะผดิปกตทิีต่รวจ

–	� มอีตัราการเกิดผลบวกปลอมทีต่�ำ่มาก
● �ผูป่้วยทีจ่�ำเป็นต้องมกีารตรวจวนิจิฉยัเพือ่ตดิตามผลโดยเปรยีบเทียบกับการตรวจคัดกรองซรีัม่มจี�ำนวนท่ีน้อยลง 

■	� ข้อจ�ำกัด:

–	� ไม่ใช่การวนิจิฉัย (อาจเกดิผลบวกปลอมและผลลบปลอม) 

–	� ในบางตวัอย่าง ผลลพัธ์อาจแสดงถงึภาวะผดิปกตขิองมารดา

มากกว่าทารก 

1 2 3

การตั้งครรภ
ที่ไมเปนโรค

การเจาะเลือดมารดา
และการแยก cfDNA การหาลําดับเบสของ cfDNA การวิเคราะหโดยการนับจํานวน

การตั้งครรภ
ที่เปนโรค

cfDNA ของมารดา
cfDNA ของทารกในครรภ

CCCTTAGCGCTTTAACGTACGTAAAACCCTT
AACGTACGTAAAAACGGGGTCAAAGGTTCCC
GACTTAAAATCGGAATCGATGCCCAAACTT
AATCGATGCCCAAACGGGGTCAAAGTTCCC
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การจ�ำแนกประเภทของผลการตรวจคัดกรอง cfDNA

ผลลบจริง ผลบวกจริง

ผล cfDNA ที่เปนลบ

ผลบวกปลอมและผลลบปลอม

ผล cfDNA ที่เปนบวก
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

■	� ผลบวกจริง: ผลเป็นบวก และทารกในครรภ์มีภาวะผิดปกติ

■	� ผลบวกปลอม: ผลเป็นบวก แต่ทารกในครรภ์ไม่มีภาวะผิดปกติ

■	� ผลลบจริง: ผลเป็นลบ และทารกในครรภ์ไม่มีภาวะผิดปกติ

■	 �ผลลบปลอม: ผลเป็นลบ แต่ทารกในครรภ์มีภาวะผิดปกติ

การจ�ำแนกประเภทของผลการตรวจคัดกรอง cfDNA

ผลลบจริง ผลบวกจริง

ผล cfDNA ที่เปนลบ

ผลบวกปลอมและผลลบปลอม

ผล cfDNA ที่เปนบวก
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

cfDNA: ผลลบ

ทารกในครรภที่มีภาวะผิดปกติ (ผลลบปลอม)

ผล cfDNA ที่เปนลบ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

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

Gil MM, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2015;45(3):249-266

■	� โอกาสที่ทารกในครรภ์จะไม่มีภาวะผิดปกตินั้นมีมากกว่า 99% 

–	� ผลลบปลอมนัน้จะเกดิขึน้ได้น้อยมาก

■	� ผลลัพธ์จะใช้ได้กับภาวะผิดปกติที่ท�ำการตรวจเท่านั้น

■	� ไม่ควรมีการตรวจคัดกรองใดๆ เพิ่มเติมเพื่อดูจ�ำนวนโครโมโซมที่ผิดปกติของตัวอ่อน เนื่องจากจะท�ำให้มี

โอกาสเกิดผลบวกปลอมได้มากยิ่งขึ้น

cfDNA: ผลลบ

ทารกในครรภที่มีภาวะผิดปกติ (ผลลบปลอม)

ผล cfDNA ที่เปนลบ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

cfDNA: ผลบวก

ผล cfDNA ทั้งหมดที่เปนบวก

แสดงปจจัยเส่ียงเพิ่มเติมไมแสดงปจจัยเส่ียงเพิ่มเติม

ทารกในครรภที่มีภาวะผิดปกติ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

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

■	� ผลบวกหมายความว่าทารกในครรภ์มีโอกาสที่จะเกิดภาวะผิดปกติของโครโมโซมสูงมากยิ่งขึ้น 

■	� โอกาสของภาวะผิดปกติทั้งหมดจะขึ้นอยู่กับผลของ cfDNA และปัจจัยเสี่ยงเพิ่มเติมต่าง ๆ รวมทั้ง:

–	� อายขุองมารดา

–	� ผลอลัตราซาวด์

–	� ผลการตรวจคดักรองซรีัม่ 

–	� ประวตักิารเกิดภาวะผดิปกตขิองโครโมโซมในครอบครวั

■	� ควรให้ค�ำแนะน�ำและการตรวจวินิจฉัยเพิ่มเติม

cfDNA: ผลบวก

ผล cfDNA ทั้งหมดที่เปนบวก

แสดงปจจัยเส่ียงเพิ่มเติมไมแสดงปจจัยเส่ียงเพิ่มเติม

ทารกในครรภที่มีภาวะผิดปกติ
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การตรวจวินิจฉัย: การตัดชิ้นเนื้อรกส่งตรวจ (CVS)

การ CVS ผานทางหนาทอง

หัวตรวจอัลตราซาวด

การ CVS ผานทางปากมดลูก

เนื้อรก

รก หัวตรวจอัลตราซาวด
รก

เนื้อรก
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การตรวจคัดกรองก่อนคลอดและตัว
เลือกในการวินิจฉัย

การตรวจวินิจฉัยตัวอ่อนก่อนการฝัง
ตัว (PGD)

การตรวจคัดกรองตัวอ่อนก่อนการ
ฝังตัว (PGS)

IVF และพัฒนาการของตัวอ่อนการถ่ายทอดทางกรรมพันธุ์ของยีน
หนึ่งต�ำแหน่ง

สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

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

■	� สามารถตรวจวัดให้แน่นอนมากที่สุดเท่าที่จะเป็นไปได้ว่าเกิดภาวะผิดปกติของโครโมโซมหรือไม่

–	� สามารถท�ำการตรวจทางพนัธกุรรมเพิม่เตมิได้ หากมกีารระบุ

■	� เกี่ยวข้องกับการตรวจเซลล์ที่เก็บได้จากรก

–	� โดยทัว่ไปจะด�ำเนนิการเมือ่มอีายคุรรภ์ระหว่าง 10 ถงึ 13 สปัดาห์

■	� มีความเสี่ยงต่อการแท้งบุตร

การตรวจวินิจฉัย: การตัดชิ้นเนื้อรกส่งตรวจ (CVS)

การ CVS ผานทางหนาทอง

หัวตรวจอัลตราซาวด

การ CVS ผานทางปากมดลูก

เนื้อรก

รก หัวตรวจอัลตราซาวด
รก

เนื้อรก
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สารบัญ ภาพรวมทางพันธุศาสตร์ ภาวะผิดปกติของโครโมโซม

การตรวจวินิจฉัย: การเจาะถุงน�้ำคร�่ำ

หัวตรวจอัลตราซาวด

ผนังมดลูก

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

■	� สามารถตรวจวัดให้แน่นอนมากที่สุดเท่าที่จะเป็นไปได้ว่าเกิดภาวะผิดปกติของโครโมโซมหรือไม่

–	� สามารถท�ำการตรวจทางพนัธกุรรมเพิม่เตมิได้ หากมกีารระบุ

■	� เกี่ยวข้องกับการตรวจเซลล์ของทารกในครรภ์ที่เก็บได้จากของเหลวที่อยู่รอบๆ ทารกในครรภ์ (น�ำ้คร�่ำ)

–	� โดยทัว่ไปจะด�ำเนนิการเมือ่มอีายคุรรภ์ระหว่าง 15 ถงึ 20 สปัดาห์

■	� มีความเสี่ยงต่อการแท้งบุตร

การตรวจวินิจฉัย: การเจาะถุงน�้ำคร�่ำ

หัวตรวจอัลตราซาวด

ผนังมดลูก

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

ชนิดของภาวะโมเซอิกทางโครโมโซมของทารกในครรภ์

ภาวะโมเซอิกของทารกในครรภ

เซลลปกติ

เกี่ยวของกับ
โครโมโซม 
เซลลผิดปกติ

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

ภาวะโมเซอิก 
ในชิ้นเนื้อรกเทานั้นภาวะโมเซอิกโดยทั่วตัว
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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 

■	 �ภาวะโมเซอิกโดยทั่วตัว: การมีเซลล์ไลน์ที่มีโครโมโซมแตกต่างกันอยู่ทั้งในรกและทารกในครรภ์

ตั้งแต่สองเซลล์ไลน์ขึ้นไป 

–	� อาจท�ำให้เกดิผลบวกปลอมหรอืผลลบปลอมของ cfDNA 

■	� ภาวะโมเซอิกในชิ้นเนื้อรกเท่านั้น: การมีเซลล์ไลน์ที่มีโครโมโซมแตกต่างกันอยู่ในรกตั้งแต่สองเซลล์

ไลน์ขึ้นไปแต่ไม่มีในทารกในครรภ์

–	� อาจท�ำให้เกดิผลบวกปลอมของ cfDNA

■	� ภาวะโมเซอิกของทารกในครรภ์: การมีเซลล์ไลน์ที่มีโครโมโซมแตกต่างกันอยู่ในทารกในครรภ์ตั้งแต่

สองเซลล์ไลน์ขึ้นไปแต่ไม่มีในรก 

–	� อาจท�ำให้เกดิผลลบปลอมของ cfDNA

ชนิดของภาวะโมเซอิกทางโครโมโซมของทารกในครรภ์

ภาวะโมเซอิกของทารกในครรภ

เซลลปกติ

เกี่ยวของกับ
โครโมโซม 
เซลลผิดปกติ

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

ภาวะโมเซอิก 
ในชิ้นเนื้อรกเทานั้นภาวะโมเซอิกโดยทั่วตัว
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