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1.หลกัการและเหตุผล 
โครโมโซม  คือรหสัทางพนัธุกรรมซ่ึงอยูภ่ายในนิวเคลียสของเซลล ์(เซลลเ์ป็นส่วนท่ีเลก็ท่ีสุดของเน้ือเยือ่
คนเรา) อยูก่นัเป็นคู่คลา้ยปาท่องโก๋ ซ่ึงท าหนา้ท่ีควบคุมการท างานของเซลล ์และเซลลจ์ะมาควบคุมการ
ท างานของอวยัวะต่างๆอีกต่อหน่ึง ลกัษณะทางพนัธุกรรมคนเราแต่ละคนนั้นถูกก าหนดโดยยนีของแต่ละคน 
ซ่ึงยนีคือส่วนของรหสัพนัธุกรรมเลก็ๆบนโครโมโซมแต่ละคู่ ยนีแต่ละส่วนจะท าหนา้ท่ีควบคุมการสร้าง 
การท างานของเซลล ์และเป็นตวัก าหนดความเป็นมนุษยใ์นแต่ละคนใหแ้ตกต่างกนั ซ่ึงโครโมโซม อยูภ่ายใน
ร่างกายมนุษยค์นเรา มีจ านวนทั้งหมด 23 คู่ แบ่งเป็นโครโมโซมร่างกายทั้งหมด 22 คู่ และโครโมโซมเพศอีก 
1 คู่ คือหากเป็นโคโมโซม XX หมายถึงเพศหญิง และโคโมโซม XY หมายถึงเพศชาย  เซลลไ์ข่และอสุจิใน
แต่ละตวันั้น จะมีส่วนของโครโมโซมเพียงแค่ขาเดียว เม่ือไข่ของแม่และอสุจิของพ่อมารวมกนัเป็น
พนัธุกรรมตวัอ่อน จึงท าให้โครโมโซมจากแม่และพ่อมารวมกนัเป็นคู่ปาท่องโก๋ในตวัเด็ก สุดทา้ยพนัธุกรรม
นั้นจะถูกพฒันาใหเ้ป็นพนัธุกรรมเฉพาะตวัของแต่ละบุคคล ซ่ึงลกัษณะทางพนัธุกรรมน้ีจะถูกก าหนดโดยยนี
ของแต่ละคนท่ีจะควบคุมการสร้าง การท างานของเซลล ์และเป็นส่ิงท่ีก าหนดความเป็นมนุษยใ์หโ้ดดเด่น
แตกต่างกนัออกไปในแต่ละบุคคล  ไม่วา่จะเป็น สีผิว สีตา สีผม ส่วนสูง กรุ๊ปเลือด ความสามารถทาง
สติปัญญาและการพฒันาการทาง หากการแบ่งตวัของเซลลสื์บพนัธุ์มีความปกติ  เด็กท่ีเกิดมาก็จะมีรูปร่าง
หนา้ตาท่ีไดรั้บการถ่ายทอดมาจากพ่อและแม่ มีความสามารถทางดา้นสติปัญญาและพฒันาการทางร่างกาย
เทา่กบัเด็กทัว่ไป แต่ในการขั้นตอนการแบ่งตวัของเซลลสื์บพนัธุ์นั้น ในบางคร้ังก็อาจจะมีการแบ่งตวัท่ี
ผิดพลาดเกิดขึ้นได ้เช่น  



โครโมโซมเกนิในคู่ท่ี 13. Patau syndrome มีลกัษณะของโรคพนัธุกรรมคือ ปากแหวง่ เพดานโหว ่ตาเลก็ หู
หนวก ใบหูต ่า น้ิวมือน้ิวเทา้เกิน หวัใจและไตผิดปกติ สมองพิการ ปัญญาอ่อน ทารกตายหลงัจากคลอดไม่ก่ี
เดือน พบประมาณ 1:5,000 ของทารกแรกคลอด 
โครโมโซมเกนิในคู่ท่ี 16.จาก trisomies ท้ังหมด trisomy 16 จะพบไดบ้่อยท่ีสุดโดยเกิดขึ้นประมาณหน่ึง
เปอร์เซ็นตข์องการตั้งครรภท์ั้งหมด และคิดเป็นประมาณ 10 เปอร์เซ็นตข์องการแทง้บุตร 
โครโมโซมเกนิในคู่ท่ี 18. Edwards syndrome  Trisomy 18 อาจเป็นภาวะท่ีคุกคามถึงชีวิต บางรายเสียชีวิต
ก่อนคลอดหรือภายในเดือนแรกของชีวิต บุคคลบางคนมีชีวิตรอดจนถึงช่วงวยัรุ่นขึ้นไปดว้ยความตอ้งการ
ทางการแพทยแ์ละพฒันาการท่ีหลากหลาย Trisomy 18 มกัไม่ไดรั้บการถ่ายทอดทางพนัธุกรรม แต่เกิดขึ้น
โดยบงัเอิญ บุคคลท่ีมี trisomy 18 ยงัมีความผิดปกติของศีรษะและบริเวณใบหนา้ (กะโหลกศีรษะ) 
เช่นเดียวกบัมือและเทา้ความผิดปกติของโครงกระดูกท่ีเป็นไปไดปั้ญหาเก่ียวกบัระบบสืบพนัธุ์และความ
บกพร่องของหวัใจท่ีเกิดขึ้นตั้งแต่แรกเกิด (แต่ก าเนิด) ความบกพร่องของหวัใจ แต่ก าเนิดและปัญหาทางเดิน
หายใจท่ีเก่ียวขอ้งอาจน าไปสู่ภาวะแทรกซอ้นท่ีอาจเป็นอนัตรายถึงชีวิตในช่วงวยัทารกหรือวยัเด็ก การรักษา
ขึ้นอยูก่บัอาการเฉพาะท่ีมีอยู่ค  าแนะน าจากทีมแพทยแ์ละความชอบของพ่อแม่ / ครอบครัว 
โครโมโซมเกนิในคู่ท่ี 21.ดาวน์ซินโดรม (Down Syndrome) เป็นกลุ่มอาการท่ีเกิดจากมีโครโมโซมคู่ท่ี 21 
เกิน ท าใหผู้ป่้วยมีเชาวน์ปัญญาต ่า พูดชา้ มีปัญหาในการใชก้ลา้มเน้ือ และมีลกัษณะภายนอกท่ีสังเกตได้
ค่อนขา้งชดัเจน อยา่งหนา้แบน หวัแบน จมูกแบน ตาเลก็เป็นวงรี คอสั้น ตวัเต้ียกวา่คนในวยัเดียวกนัเม่ือโต
ขึ้น และอาจมีปัญหาสุขภาพต่าง ๆ ท าใหผู้ป่้วยโรคน้ีมกัมีอายสุั้นกวา่คนปกติ  
47 XXY  อาการทัว่ไปของ 47, XXY Klinefelter syndrome (KS) หรือท่ีเรียกวา่ 47, XXY คือชุดของอาการท่ี
เกิดจากโครโมโซม X สองตวัหรือมากกวา่ในเพศชาย  คุณสมบติัหลกัคือมีบุตรยากและลูกอณัฑะท างานไม่ดี
ขนาดเลก็ บ่อยคร้ังท่ีมีอาการเลก็นอ้ยและอาสาสมคัรไม่ทราบวา่ไดรั้บผลกระทบ บางคร้ังอาการต่างๆจะ
ชดัเจนมากขึ้นและอาจรวมถึงกลา้มเน้ืออ่อนแอลงความสูงมากขึ้นการประสานงานท่ีไม่ดีขนตามร่างกาย
นอ้ยลงเตา้นมโตและไม่ค่อยสนใจเร่ืองเพศ บ่อยคร้ังท่ีพบอาการเหล่าน้ีในวยัแรกรุ่นเท่านั้น 
45, X - Turner syndrome เทอร์เนอร์เป็นโรคทางพนัธุกรรมชนิด Monosomy โรคเดียวท่ีสามารถมีชีวิตอยู่
ได ้และเป็นโรคท่ีพบอตัราการแทง้มากสุดในกลุ่ม Aneuploidy โดย 20% จะแทง้ในไตรมาสแรกของการ
ตั้งครรภ ์ อาการ ลกัษณะอวยัวะเพศภายนอกเป็นหญิง มีรูปร่างเต้ีย คอเป็นแผง หนา้อกแบนกวา้ง เตา้นมเลก็
และหวันมอยูห่่างกนั อวยัวะเพศเจริญไดไ้ม่เตม็ท่ี รังไข่และมดลูกเลก็และเป็นหมนั  เป็นตน้ 
        ความผิดปกติของโครโมโซมนั้นมีสาเหตุมาจากหลายปัจจยั หน่ึงในสาเหตุหลกัเกิดจากความผิดพลาด
ในขั้นตอนการแบ่งตวัของเซลลสื์บพนัธุ์ ยิง่สตรีมีอายมุากเท่าไร โอกาสท่ีจะเกิดความผิดพลาดก็ยิง่สูงขึ้น ท า
ใหเ้ส่ียงท่ีจะท าใหเ้ด็กท่ีเกิดมาอาจจะมีความไม่สมบูรณ์ มีความสามารถทางสติปัญญาดอ้ยกวา่และมี
พฒันาการท่ีชา้กวา่เด็กทัว่ไป ดงันั้นการตรวจความผิดปกติของโครโมโซมก่อนการฝังตวัของตวัอ่อน จะช่วย
ในการตดัสินใจต่อการตั้งครรภข์องคู่สมรสไดง้่ายขึ้น ซ่ึงในปัจจุบนัน้ีมีเทคโนโลยใีหม่ๆเขา้มาช่วยในการ
ตรวจวิเคราะห์เพื่อใหไ้ดผ้ลท่ีรวดเร็วและแม่นย  ามากขึ้นอีกดว้ย 
 
 



2.วัตถุประสงค์ 
  1. การใหค้  าอธิบายเก่ียวกบัความผิดปกติของโครโมโซมในภาวะผูป่้วยมีบุตรยาก  
  2.หลกัการในการตรวจคดักรองหาความผิดทางพนัธุกรรมในตวัอ่อนเพื่อลดการถ่ายทอดจากรุ่นสู่รุ่น 
  3.เพื่อลดปัญหาทารกในครรภผ์ิดปกติซ่ึงอาจจะท าไปสู่ภาวะแทง้ไดใ้นอนาคต 
  4.เพื่อลดอตัราการท าแทง้หรือการยติุการตั้งครรภจ์ากตวัอ่อนมีความผิดปกติ 
 
3.เป้าหมายของโครงการ 
  1.เจา้หนา้ท่ีและบุคลากรสามารถใหค้วามรู้เก่ียวกบัความผิดของโครโมโซมได ้
  2. ผูรั้บบริการมีความรู้ความเขา้ใจเก่ียวกบัความผิดปกติของโครโมโซม 
 
4.วิธีการจัดการความรู้ 
   1.ศึกษาจากขอ้มูลวิจยัต่างๆท่ีเก่ียวขอ้งกบัการความผิดปกติของโครโมโซมคู่ต่างๆ 
 
5.กระบวนการจัดการความรู้ (Share &Learn) 
   1.มีการอธิบายรายละเอียดเก่ียวกบัความผิดปกติของโครโมโซมแต่ละคู่ เพื่อใหค้วามรู้แก่เจา้หนา้ท่ีใน
หน่วยงานศูนยเ์ทคโนโลยช่ีวยการเจริญพนัธุ์ 
 
6.สรุปความถี่  
    บุคลากรในหน่วยงานมีความรู้เพิ่มเติมจากการศึกษาขอ้มูลวิจยั และขอ้บ่งช้ีต่างๆท่ีเก่ียวขอ้งกบัโครโมโซม
ท่ีผิดปกติในผูป่้วยท่ีมีภาวะมีบุตรยาก เป็น 100% 
 
สรุปผลการด าเนินโครงการ 
จะสรุปผลโครงการภายในเดือน  

เกณฑก์ารประเมิน 
ปฏิบติั           ครบสมบูรณ์ 100% 

 ไม่ปฏิบติั      ปฏิบติับางส่วนหรือไม่ปฏิบติั 60% 
เกณฑก์ารประเมินผา่น 100%  
 
7.key success factor (ปัจจัยท่ีท าให้ประสบความส าเร็จ) 
   7.1 บุคลากรมีความรู้ความเขา้ใจเก่ียวกบัความผิดโครโมโซมในท่ีสามารถเกิดในผูป่้วยท่ีมีภาวะมีบุตรยาก 
 
 
 
 



8.ส่ิงท่ีได้จากการจัดการความรู้ 
   8.1 บุคลากรไดรั้บความรู้จากการศึกษาขอ้มูลต่างๆท่ีเก่ียวขอ้งกบัความผิดปกติของโครโมโซมท่ีอาจจะเกิด
ในผูป่้วยท่ีมีภาวะมีบุตรยาก 
  8.2 ผูรั้บบริการไดรั้บความพึงพอใจในการตั้งครรภอ์ยา่งสมบูรณ์ 
  8.3 ไม่เกิดการยติุการตั้งครรภ ์จากภาวะโครโมโซมท่ีผิดปกติ 
 
9. ผลจากการด าเนินการท ากิจกรรม KM 
  9.1 บุคลากรสามารถน าขอ้มูลท่ีไดจ้ากการศึกษาและอธิบายถึงความผิดปกติของโครโมโซมและความ
โอกาสในการยติุการตั้งครรภ ์เน่ืองจากโครโมโซมผิดปกติใหก้บัผูรั้บบริการไดอ้ยา่งถูกตอ้งและมี
ประสิทธิภาพ 
 
10.สรุปผลการน าเทคนิคไปใช้ 
     
การกลายพนัธุ์ของระดบัโครโมโซม สามารถจ าแนกไดส้องรูปแบบคือ จ านวนของโครโมโซมผิดปกติ เช่น 
จ านวนเพิ่มขึ้น หรือ ลดลงจากปกติของทั้งโครโมโซม เช่น กลุ่มอาการดาวน์ (trisomy 21) ท่ีมีโครโมโซมคู่ท่ี 
21 เพิ่มมา 1 แท่ง หรือ กลุ่มอาการเทอเนอร์ (monosomic X) ท่ีมีโครโมโซม X ขาดหายไป 1 แท่ง อีกรูปแบบ
หน่ึงคือ โครงสร้างของโครโมโซมผิดปกติ ไดแ้ก่ การขาดหายไปของช้ินส่วนโครโมโซม (deletion) การเพิ่ม
ขึ้นมาของบางช้ินส่วนในโครโมโซม (duplication) การสลบัต าแหน่งของช้ินส่วนโครโมโซมท่ีต่างคู่กนั 
(translocation) และ การสลบัต าแหน่งของช้ินโครโมโซมแท่งเดียวกนั (inversion) ซ่ึงความผิดปกติกลุ่มน้ีมี
อาการทางคลินิกไดห้ลากหลาย และมีโรคท่ีเก่ียวขอ้งมากมาย 
 
การกลายพนัธุ์ของยนี เป็นลกัษณะความผิดปกติท่ีเกิดจากการกลายพนัธุ์บนต าแหน่งของยนีท่ีจ าเพาะ ซ่ึง
ความคุมลกัษณะบางอยา่งของร่างกาย เช่น โรคธาลสัซีเมีย ซ่ึงเป็นการกลายพนัธุ์บนยนีท่ีท าหนา้ท่ีสร้าง
โปรตีนท่ีเก่ียวขอ้งกบัการท างานของเม็ดเลือดแดง เป็นตน้ 
 
 
11. After Action Review (AAR) 
ในอนาคตสามารถน าความรู้ท่ีไดจ้ากการศึกษาขอ้มูลต่างๆน าไปใชใ้นการต่อยอดวิจยัได ้และเพื่อเกิด
ประโยชน์สูงสุดกบัผูรั้บบริการท่ีมีปัญหาเก่ียวกบัโครโมโซมไดอ้ยา่งมีประสิทธิภาพ 
 
 
 
 
 



12. ภาพประกอบกจิกรรม 
 
 

 
 
 
 
 
                                 
                                                                              .................................................................... 
                                                                                 (นายแพทย ์กุศล เตชะพิเชฐวนิช) 
                                                                      หวัหนา้หน่วยงานศูนยเ์ทคโนโลยช่ีวยการเจริญพนัธุ์ 
 
 



 



 
 
 
 
 
 
 
 
 


