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โรคทางพันธุกรรม 



ความผิดปกติทางพันธุกรรม เกิดจากความผิดปกติของโครโมโซม ซ่ึงความ

ผิดปกติดังกลาวแบงไดเปน 2 แบบ คือ 

1.  ความผิดปกติของออโทโซม เกิดจากการเปล่ียนแปลงของเซลลรางกาย  
มีความผิดปกติ 2 ชนิด คือ 

   



 1.1 ความผิดปกติท่ีจำนวนออโทโซม  

                 1) กลุมอาการดาวน (Down's syndrome) เกิดจากความผิดปกติของ

ออโทโซมโดยคูท่ี 21 เกินมา 1 โครโมโซม ทำใหเด็กในระยะแรกเกิดจะมีตัวออน

ปวกเปยก ศีรษะแบน ดั้งจมูกแบน ตาหาง และตาชี้ข้ึนบน ใบหูผิดรูป ปากปดไมสนิท  

มีล้ินจุกปาก น้ิวมือส้ันปอม เสนลายมือขาด ท่ีเทามีชองกวางระหวางน้ิวหัวแมเทาและน้ิว

ท่ีสอง ลายเทาผิดปกติ อาจมีหัวใจพิการแตกำเนิด และปญญาออน อายุส้ัน พอแมท่ี

มีอายุมากมีโอกาสเส่ียงท่ีลูกจะเปนกลุมอาการดาวน 







 2) กลุมอาการเอ็ดเวิรด (Edward's syndrome) เกิดจากความผิดปกติของ

ออโทโซมโดยคูท่ี 18 เกินมา 1 โครโมโซม ลักษณะท่ีปรากฏจะมีลักษณะหัวเล็ก  

หนาผากแบน คางเวา หูผิดปกติ ตาเล็ก น้ิวมือบิดงอ และกำเขาหากันแนน หัวใจ

พิการ ปอดและระบบยอยอาหารผิดปกติ มีลักษณะปญญาออนรวมอยูดวย ผูท่ีปวย

เปนโรคน้ีมักจะเสียชีวิตกอนอายุ 1 ขวบ 







 3) กลุมอาการพาเทา (Patau's syndrome) เกิดจากความผิดปกติของ

ออโทโซมคูท่ี 13 เกินมา 1 โครโมโซม ลักษณะท่ีปรากฏจะพบวามีอาการ

ปญญาออน ปากแหวง เพดานโหว หูหนวก น้ิวเกิน ตาอาจพิการ หรือตาบอด 

สวนใหญอายุส้ันมาก 







1.2 ความผิดปกติท่ีรูปรางของออโทโซม เปนความผิดท่ีออโทโซมบางโครโมโซม

ขาดหายไปบางสวน  

 - กลุมอาการคริดูชาต (Cri-du-chat syndrome) เกิดจากแขนโครโมโซมคูท่ี 5 

หายไป 1 โครโมโซม ลักษณะท่ีพบ คือ มีศีรษะเล็กกวาปกติ หนากลม ใบหูต่ำกวาปกติ  

ตาหาง มีอาการปญญาออน ลักษณะท่ีเดนชัดในกลุมอาการน้ีคือ มีเสียงรองแหลมเล็ก

คลายเสียงแมวรอง จึงเรียกกลุมอาการน้ีอีกอยางหน่ึงวา Cat-cry-syndrome 





2. ความผิดปกติของโครโมโซมเพศ สวนใหญเกิดจากจำนวนโครโมโซมเพศ คือ 

โครโมโซม X หรือ โครโมโซม Y ขาดหายหรือเกินมาจากปกติ และยังถายทอด

ลักษณะทางพันธุกรรมไปสูลูกหลานอีกดวย ความผิดปกติเชนน้ี แบงได 2 แบบ คือ 



2.1 ความผิดปกติท่ีเกิดกับโครโมโซม X มี 2 กรณี  

                 1) โครโมโซม X ขาดหายไป 1 โครโมโซม ทำใหเหลือโครโมโซม X เพียงแทง

เดียว และเหลือโครโมโซมในเซลลรางกาย 45 แทง พบไดในเพศหญิงเปนแบบ 44+XO 

เรียกผูปวยลักษณะน้ีวา กลุมอาการเทอรเนอร (Turner's syndrome) ลักษณะของผู

ปวย คือ ตัวเต้ีย คอมีพังพืดกางเปนปก แนวผมทายทอยอยูต่ำ หนาอกกวาง หัวนมเล็ก

และอยูหางกัน ใบหูใหญอยูต่ำมีรูปรางผิดปกติ แขนคอก รังไขไมเจริญ ไมมีประจำเดือน 

เปนหมันมีอายุยืนยาวเทาๆ กับคนปกติท่ัวๆ ไป  







2) โครโมโซม X เกินมาจากปกติ พบไดท้ังในเพศหญิงและเพศชาย มีดังน้ี 

                 (1) ในเพศหญิง โครโมโซมเพศเปน XXX หรือ XXXX จึงทำให

โครโมโซมในเซลลรางกายเปน 47 โครโมโซม หรือ 48 โครโมโซม ดังน้ันโครโมโซม 

จึงเปนแบบ 44+XXX หรือ 44+XXXX เรียกผูปวยท่ีเปนแบบน้ีวา ซูเปอรฟเมล  

(Super female) ลักษณะของผูปวยในเพศหญิงท่ัวไปดูปกติ สติปญญาต่ำกวาระดับ 

ปกติ ลูกท่ีเกิดมาจากแมท่ีมีโครโมโซมแบบน้ีอาจมีความผิดปกติเชนเดียวกับแม  





  (2) ในเพศชาย โครโมโซมเพศเปน XXY หรือ XXXY จึงทำใหมีโครโมโซมใน

เซลลรางกายเปน 47 โครโมโซม หรือ 48 โครโมโซม ดังน้ันโครโมโซมจึงเปนแบบ 

44+XXY หรือ 44+XXXY เรียกผูปวยแบบน้ีวา กลุมอาการไคลนเฟลเตอร 

(Klinefelter's syndrome) ลักษณะของผูปวยในเพศชายมีลักษณะคลายเพศหญิง 

สะโพกพาย หนาอกโต จะสูงมากกวาชายปกติ ลูกอัณฑะเล็ก ไมมีอสุจิ จึงทำใหเปนหมัน 







2.2 ความผิดปกติท่ีเกิดกับโครโมโซม Y  

 ความผิดปกติท่ีเกิดกับโครโมโซม Y โดยมีโครโมโซม Y เกินมาจากปกติ โครโมโซมเพศ 

จึงเปนแบบ XYY จึงทำใหโครโมโซมในเซลลรางกายเปน 47 โครโมโซมเปนแบบ 44+XYY 

เรียกผูปวยท่ีเปนแบบน้ีวา ซูเปอรเมน (Super men) ลักษณะของผูปวยในเพศชายจะมีรูปราง

สูงใหญกวาปกติ มีอารมณราย โมโหงาย บางรายมีจิตใจปกติ และไมเปนหมัน 








