
ผลการทตทอง

การดีกบาไค'รไมโซมของผู้ป่วยไรm รติโนบกาสโตมา ที่เข้ารับการตรวจรักบา 

ท่ีแผนกผู้0วยนอก ภาควัชากุมารเวชศาสตร์ ค[นะแพหยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธบดี รวม 

40 ราย 'พบว่ามีผู้ง่วยท่ีมีประวัตัครอบครัว ซ็งหมายถ็งมีญาติพนอง เป็น'โรคท่ีเก่ียวข้องหรือ 

เป็น'โรคเดียวกับผู้ป่วย จานวน 4 ราย ทวนอีก 36 ราย ไม่มีประวัติครอบครัว จานวน 

ผู้ป่วยที่หาการเจาะ เลือดตรวจครังนีเป็นหญิง 18 ราย ชาย 22 ราย สรุปอายุเฉล่ีย 3 ป็ 

สาหรับกลุ่มเด็กปกติ มี 30 ราย เป็นชาย 14 ราย หญิง 16 ราย อายุเฉลี่ย 2.5 ป็

ผลการดีกบาประวัติครอบครัวของผู้ป่วยเรติโนปลาสโตมา สรุปเป็นพงศาวลี 

(pedegree) ได้ดังนี

กัญญาลัก'ษ{นะท่ีใซ้ I ,  I I ,  I I I แทนช ั่วอาย ุท่ี 1, 2 , 3 ตามลาด ับ

1 , 2 , 3 แทนบ ุคคลลาด ับท ี่ 1 , 2 , 3 ตามลาด ับ

□ แทนเพศชายปกต ิ

O แหนเพศหญ ิงปกติ

® แ ท น เพ ศ ช าย ท ี่เป ็น ใรค เรต ิโน บ ล าส ใต ม าท ั้ง  2 ตา

• แห น เพ ศห ญ ้งท ี่เป ็น โรค 1รต ิโน บ ล าส ใต ม าท ั้ง  2 ตา

ฒ แหนผู้ป ่วย เพศชายท ี่ 1ป ็น เรต ิโน บ ล าส โต ม าท ี่ต าข ว า

E แห นผ ู้ป ่วย เพ ศชายทีเ่ป ็น เรต ิโน บ ล า ส โต ม าท ี่ต าข ้าย

1 แหนผู้ป ่วยเพศหญ ิง ท่ี เป ็น 1รต ิโน บ ลาส โต ม าท ี่ต าข วา

C แ ห น ผ ู้ป ่วย เพ ศ ห ญ ังท ี่เป ็น เรต ิโน บ ลาสโต มาท ี่ต าข ้าย

ห ม าย ก ีงผ ้ป ่วย ท ี่ท าก ารด ีก ษ าโค รโมโซ ม
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1 9

ผัป่วยรายหั

I I

I I I

ผู้ป่วยรายท่ี 3 มีประวัตครอบครัวคือ มีท่ีสาว ( I I  2) ของบิดาเป็นเช่นเดียว 

กับผ้ป่วย ( I I I  2)

ป่วยรายท่ี 5 (?) แหนผู้ป่วยเพสนดี1;งเป็นมะเร็งลาไส้

I I

I I I

ผู้ป่วยรายท่ี 5 นมีย่า ( I  2) เป็นมะเร็งลาไส้

ผู้ป่วยรายท่ี 24 m  แหนผ้ป่วยเพสชายเป็นเนืองอกไนสมอง

I I

I I I

ผู้ป่วยรายท 24 มีพของบิดา ( I I  1) เป็นเนืองอกไนสมอง
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ผู้ง ่ายรายท ี่ 26
I

I I

I I I

ผู้'ง่ายรายท่ี 26 มีน้า 2 คนเป็นโรดตาท้ัง 2 คน ตาบอดต้ังแต่ยังเด็ก 

ยัจจบันยังมีซีวัตอย่ดือ I I  5 นละ I I  6

ผู้ป่วยรายท่ีไม่มีงระวัติครอบครัว สามารถด็กบาพงสาวลีได้ดัง
\1
c i

เ-เ

ผู้ป่วยรายท่ี 2

I

I I

ผู้ป่วยรายท่ี 4

I ๐

I I

ผู้ป่วยรายท่ี 6

I

I I
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ตารางที่ 4 เพศ อายุ แองกลุ่มเด็กปกต ท่ีมื karyotype ปกต

รายที เพศ อ า ย ุ รายที เพศ อายุ

ป ี ะ เด ือ น ป ี ะ เด ือ น

1. หญิง 4 เดือน 16. If า ย 2 ปี 5 เดือน

2. ช'าย 7 เดือน 17. ชาย 8 เดือน

3. หญิง 3 ปี 18. หญิง 1 ปี 4 เดือน

4. หญิง 1 ปี 8 เดือน 19. ชาย 4 ปี 2 เดือน

5. หญิง 4 ปี 20. หญิง 8 เดือน

6. ฟ้าย 1 เดือน 21. หญิง 6 ปี

7. If าย 7 ปี 22. ใ)'าย 4 ปี 9 เดือน

8. หญิง 8 ปี 23. ชาย 1 ปี 8 เดือน

9. หญิง 12 ปี 24. หญิง 3 ปี

10. หญิง 10 ปี 25. หญิง 1 ปี 6 เดือน

11. หญิง 5 ปี 26. หญิง 8 เดือน

12. ใ)'าย 3 ปี 27. Ifาย 4 เดือน

13. If าย 2 ปี 9 เดือน 28. หญิง 5 เดือน

14. ชาย 7 ปี 29. หญิง 2 ปี 8 เดือน

15. ชาย 8 เดือน 30. ฟ้าย 8 เดือน

อ า ย ุเฉ ล ย  2 ะ 5 (2  ป ี 5 เด ือ น )

ร ว ม  3 0  ค น  เป ็น I f าย  1 4  ค น , หญ ิง 1 6  คน
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ตารางท่ี 5 แสดง เพศ อายุ อาการ ประวัตครอบครัว •นองผู้ป๋วย

ลำดับท่ี เพศ อายุ อาการ ตาท่ีมี 

อาการ

ประวัติครอบครัว

1. หญิง 3 ปี 1 เดือน ตาโป้นโตมา 1 ปี คลอด ชาย ไม่มี

ปกต พัฒนาการปกดื

2. หญิง 8 ปี 4 เดือน ตามองไม่จด ปวดตา ขวา ไม่มี

3. ■ช'า ย 8 ปี 6 เดือน ตาแดงท้ัง 2 จ้างมา 2 จ้าง มีอา เป็นเ if น
เดืยวกับยู้ปีวย

4. หญิง 8 เดือน ตาวาว อักเสบแดง 2 จ้าง ไม่มี

5. ช''า ย 1 ปี ตามีจุดขาวที่ตาดำเป็นมา ชาย ย่าผู้ปีวย เป็น

20 กว่าวัน มะเร ็งลำไล้

6. ช'า ย 3 เดือน ต■ฬายวาวเมึ๋ออายุ 2 จ้าง ไม่มี

1 เดือน

7. บาย 3 ปี ตาขวาวาว 2-3 วันก่อนมา 2 จ้าง ไม่มี

พบแพทย์ คลอดปกดื

พัฒนาการปกต

8. หญิง 7 ปี ตาวาวตั้งแต่อายุ 10 เดือน ขวา ไม่มี

มีอาการตาเข

9. จาย 1 ปี ตาวาวเมี๋ออายุ 4 เดือน าย ไม่มี

10. หญิง 1 ปี 8 เดือน ตาวาว ขวา ไม่มี

11. หญิง 1 ปี 4 เดือน ตาวาวมา 4 เดือน ก่อนพบ ชาย ไม่มี

แพทย์

12. จาย 8 ปี ตาวาวคล้ายตาแมว ลังเกต ชาย ไม่มี

เห็นจุดขาวา,นตา

13. ช'าย 8 ปี ตาวาว พบเมื๋ออาย 4 ปี ขวา ไม่มี
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ลาดับท่ี เพศ อายุ อาการ ตาท่ีมี ประวัติครอบครัว

อาการ

ตารางที่ 5 (ต่อ)

14. Thย 1 ปี ตาว'าว สิงเกตเห็นเวลา ใ]วา ไม่มี

กลางคืน เป็นยุตรคนท่ี 3 

คลอดปกติ

15. ใกัาย 5 ปี ตาวาวมา 1 สิปดาห์ก่อนมา ใ]วา ไม่มี

พบแพทย์

16. หญิง 3 ปี ตาวาวมาตั้งแต่เกัด ขวา ไม่มี

17. หญิง 6 ปี ตาแดง มีน้ำตาไหล ตาวาว ชาย ไม่มี

มา 4 เสือน ก่อนพบแพทย์

18. นาย 2 ปี ดา,ข้ายวาว แล้วต่อมา 2 ข้าง ไม่มี

ตาใ]วามีอาการ เหมือนกัน 

เป็นมา 4 เดอน ก่อนพบ 

แพทย์ คลอดปกติ

19. หญิง 8 ปี ตาวาวา,นตาดำมีแวว เป็น ชาย ไม่มี

มา 1 เสือน ก่อนพบแพทย์

20. หญิง 1 ปี ตาวาว 'ข้'าย ไม่มี

21. หญิง 4 ปี เดนนนสิงต่างๆ เมึ๋ออายุ เาย ไม่มี

1 ปี ตาวาว

22. หญิง 1 ปี 9 เสือน มีก้อนขาวท่ีตา สิงเกตเห็น ‘ข้าย ไม่มี)

เมื๋ออายุ 10 เสือน ตา1ข้'าย

วาว

23. นาย 1 ปี 3 เดือน ตาวาว ชาย ไม่มี]
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ตารางที่ 5 {ต่อ)

ลฯดับท่ี เพศ อายุ อาการ ตาท่ีมี ประวัติครอบครัว

อาการ

24. ■ช'าย 1 ปี 9 เดือน

25. ■ช''าย 10 เดือน

26. ฟ้าย 43 วัน

27. ฟ้าย 10 ปี

28. หญิง 10 ปี

29. หญีง 2 ปี

30. ฟ้าย 3 ปี

ตาข้า'ยวาวคล้ายตาแมว 

สังเกตเห็นเมื่ออายุ 2 เดือน 

เห็นหลอดเสือดา,นตาดา 

ต่อมาพบๆ,นตาข้างขวาด้วยมี 

ตาปูด คลาพบก้อนเนอออก 

ข้างหลังหูหลายก้อน คลอด 

ปกติ เป็นยุตรคนแรก 

ตาอักเสบ บวม แดง 

ตาขุ่นมาตั้งแต่เก้ด มีขนาด 

โตกว่าตาข้างขวา

ตาอักเสบ วาวเวลา

กลางคืน

ตาบวม ตาวาว

ตาข้ายโปนมา 5 เดือน

และเรี๋มลามมาข้างขวา

ก่อนพบแพทย

ลาวาว ปวดตา

2 ข้าง มีถู),าติบดาเป็น 

เนองอกา,น 

สมอง

ขวา ไม่มี

ข้าย น้า■ช'าย 2 คน

เป็นโรคตา 

ทา'ไหัตาข้าง ขวา 

บอลต้ังแต่อายุ 

น้อย ตอนน๊ัยังมี 

ข้วัตอยู่ปกติ 

ขวา ไม่มี

ขวา ไม่มี

2 ข้าง* ไม่มี

ข้าย ไม่มี



ตารางที่ 5 (ต่อ)

ลาดับที เพศ อายุ อาการ ตาท่ีมี ประวัตครอบครัว

อาการ

31.

32.

33.

34.

35.

36.

37.

ขำย

ขาย

ขาย

ขาย

หญิง

หญิง

9

9

2

1

4

1

1

เดือน

เดือน

ปี

ปี 3 เดือน 

ปี

ปี

ปี 4 เดือน

ตาข้ไยวาวเมื่ออายุ 

5 เดือน ตาใ)วาแดง ก่อน 

พบแพทย์

ตาใ)วาแดง ก่อนพบแพทย์ 

4 วัน ดัง เกตเห็นตาวาว 

จากรูปเมื่ออายุ 4 เดือน 

ตาวาวทั้ง 2 ข้าง เมื่ออายุ 

3 เดือน พัตเนาการข้า 

ตาวาว

ตาใ)วาโปน รักษาท่ี,ราขวัถี 

เอาตาใ)วาออก ต่อมามอง 

ไม่เห็น

ตาวาว ก่อนพบแพทย์ 

1 เดือน คลอดปกต 

เมื่อ 9 เดือนก่อนพบแพทย์ 

ตา1ข้ายวาว ต่อมาตาใ)วา

2 ข้าง* ไม่มี-

2 ข้าง* ไม่มี-

2 ข้าง* ไม่มี1

ข้าย

2 ข้าง* ไม่มี

ข้าย ไม่มี

2 ข้าง* ไม่มี-

แดง มีน้ำตามาก ตาบวมปิด 

จึงมาพบแพทย์ คลอดปกต

38. ขาย 2 ปี ตาวาวเมื่ออายุ 7-8 เดือน บวา ไม่มี

คลอดปกติ
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ลำดับท่ี เพศ อายุ อาการ ตาท่ีมี ประวัติครอบดรัว

อาการ

ตารางที่ 5 (ต่อ)

39. หติง 1 ปี 8 เดีอน พบศว0มอดปกติต้ังแต่ 

4 เดือน ตาโ)วาโปนมา 

3 วันก่อนมาพบแพทย์

2 ข้าง* ไม่มี

40. า1าย 1 ปี ตาข้ายวาวรดปกติ ต้ังแต่ 

อายุ 1 เดือน ตาวาวจาก 

รูปเมึ๋ออายุ 4 เดือน

ข้าย ไม่มี

หมายเหตุ * เป็น 2 ข้าง เนื่องจาก■บาดการดูแลรักษาตั้งแต่เรํ่มมีอาการ ปล่อยจนรุกลาม 

เป็นท้ัง 2 ข้าง โดย'ไม่'ได้เร๋ิมท้ัง 2 ตา

สรุป รวม 40 ราย เป็น๓)วย เรติโนบลาสโลมาที่เป็นข้างเดียว 28 ราย, เป็น

ผู้ป่วยเรติโนบลาสโตมา 2 ข้าง 12 ราย, เป็นหติง 18 ราย, เป็น■บ'าย 22 

ราย, อายุเฉลี่ย 3 ปี

ไ
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ตารางที่ 6 แสดงผลการตรวจวเคราะห์โครโมโซมของผู้บีวย 40 ราย มีคังน๊ั

ลำดับท่ี ผลการวเคราะห์โครโมโซม หมายเหตุ

1

2

3

4

5

6

7

8 

9

10

11

12

13

14

15

16

17

18 

19

20

21

22

46,XX 

46,XX

4 6 ,x y /4 6 ,x y ,d e l(13 q 33-34) 

46,XX

46,xy/92,xxyy/138xxxyyy 

พบ d i p l o i d  แ ล ะ  t r i p l o i d

อย่างละ 1 เซลล์ า.น 25 เซลล์

46,xy

46,xy

46,XX

46,xy

46,XX

46,XX

46,xy

46,xy (4 6 ,xy ,d e l (1 3 )(q l4)

46,xy 

46, xy 

46, XX 

46, XX 

46,xy 

46, XX 

46, XX

โครโมโซมตัวที่ 7 มีลักษณะพเค่ษ

ได้ทำการตรวจโครโมโซ'ม 

บีดา-มารดา ของผู้ป่วย

ได้เซลล์ไขกระดูกมาเพาะเลยง

46,XX 

46,XX
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ตารางที่ 6 (ต่อ)

ลำดับท่ี ผลการวเคราะห์โครโมโซม หมายเหตุ

23 46, xy

24 46,xy .ๆนบิดาพบ del'

ที่ระยะ Prometaphase

25 46,xy

26 46,xy

27 46, xy

28 46,XX

29 46,XX

30 46, xy

31 46,xy

32 46,xy

33 46,xy

34 46,xy

35 46, XX

36 46, XX

37 46,XX

38 46,xy

39 46 ,xx

40 46,xy

ได้ทำการตรวจโครโมโซมใเอง 

บิดา-มารดา ผ้ปวย

ได้เซลล์ไใ)กระดูกมาเพาะเลยง
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ตารางfi 7 แสดงผลการคึกหาความหลากหลายของรูปร่างโครโมโ‘ปี'ม 13 คึกหาลดส่วน 

ของแขนข้างยาว (q) ต่อแขนข้างสิน (p)

ผู้ป่วยรายท่ี p/q q/p ผู้ป่วยรายท่ี p/q q/p

1 .1 /.1 7 21 .25 /1 .2 4.8

2 .15 /.9 6 22 .15 /1 .2 8
3 .15/1 .3 8 .6 23 .15/1.15 7.6

4 .1 /1 .2 12 24 .15 /1 .2 8
5 .1 /1 .6 16 25 .15 /1 .2 8
6 .1 /1 .5 15 26 .05 /1 .0 20
7 .2 /1 .15 5.75 27 .05 /.9 18

8 .1 /1 .1 11 28 .05 /.85 17

9 .1 /1 .1 11 29 .15/1.1 7.3

10 • 1 /.9 9 30 .1 /1 .0 10
11 .1 /1 .0 10 31 .1 /1 .0 10
12 .1 /1 .0 10 32 .05 /1 .0 2 .0
13 .1 /1 .4 14 33 .15 /.9 6
14 .1 /1 .3 13 34 .05 /.9 18

15 .1 /1 .0 10 35 .0 5 /.6 12
16 .1 /.9 9 36 .05 /.6 12
17 . 1 /. 8 8 37 • 1 /.9 9

18 .1/9 9 38 .15 /.8 5.3

19 .1 /1 .0 10 39 .05 /.55 11
20 .15 /1 .0 6 .6 40 .05/ .6 12
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คารางที่ 3 แสดงผลการศึกษาความหลากหลายของรูปร่างโครโมโซม 13 ศึกษาสืคส่วน

ของแขนข้างยาว (q) ต่อแขนข้างลน (P)

เด็กรายที่ p /q q/p เด็กรายที่ p/q q/p

1 .2 /.9 4.5 ' 16 .3 /1 .3 4.3

2 .3 /.9 3.0 17 .2 /1 .2 6.0

3 15/.65 4.3 18 .1 /1 .1 11

4 .1 5 /.7 4.6 19 .1 /1 .1 11

5 .2 /1 .1 5.6 20 •1/.95 9.5

6 .15 /1 .0 6.6 21 .1 /1 .1 11

7 .1 /1 .0 10 22 .15/1.15 7.6

8 .15 /1 .0 6.6 23 .1 /1 .1 11

9 .1 /1 .2 12 24 .05/1.1 22

10 .1 /1 .2 12 25 .05/1 .2 24

11 .1 /1 .15 11.5 26 .05 /.8 16

12 .2 /1 .1 5.5 27 .05 /.8 16

13 .15/1 .1 7.3 28 .2 /1 .7 8.5

14 .1 /1 .3 13 29 .1 /1 .5 15

15 .1 /1 .2 12 30 .1 /1 .25 12.

จากการศึกษาความหลากหลายทางรูปร่างของโครโมโซม 13 จากผู้ม่วย1โรค 

เรติโนบลาสโตมา จำนวน 40 ราย เปรียบเทืยบกับเด็กปกติ (co n tro l) จำนวน 

30 ราย โดยทดสอบแบบ'ใดสแควรี 'ไม่มีความแตกต่างทางสถติ
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รูปท่ี 1 แสดงแผนกาพของโครโมโซมที่ 13 “Iนคนปกต รูปจายแสดง G-banding

รูปกลางและรูปขวา แสดง G-banding โดยา,จ้เทคนิค h ig h -re s o lu tio n  

i งแยกแถบ q l4  'ในรูปจ้ายออกเป็น 3 แถบย่อย คือ 14.1, 14.2 และ

14.3 ในรูปกลาง และ 5 แถบย่อย ในรูปขวา คือ 14.11, 14.12, 14.13

14.2, 14.3

(J. Emslie, E.v. Davison and D.F. Roberts, 1986)

1
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รูปท่ี 2 แสดงความผดปกลา]องโครโมโซมใเองผัปวยรายท่ี 3

'ใ,นภาพ A เป็นเซลล์ซงฝ็โครโมโซม 13 ปกตี f งพบปนอยู่กับเซลล์ท่ีมี 

โครโมโซม 13 ผดปกตี (ภาพ B) คือมีใ?นแทบ 13q 33-34 'บาดหาย'!ป 

(ศรา]) กำลังบยาย 1000 เท่า
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รูปที่ 3 แสดงลักษทเะพิเศษของโครโ}.]โช'มของผู้ป่วยรายที่ 3

คือมีโครโมโ^มที่ 7 (ๆ,นางกสม) มีแขนข้างลัน (q) แยกออกจากก้น จงไม่พบ

ๆ,นโครโมโฃ'มอึ่นๆ กำลังขยาย 2000 เที่ใ แ«งไ. 10OO พ ่า
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รูปท่ี 4 ภาพ A แสดงโครโมโซมจากเซลลเม็ดเลือดขาวของยู้ปวยรายที่ 3 4งมีจำนวน

เป็น 2 เท่าของจำนวนปกตี 46 แท่ง คือเพิ๋มเป็น 92 แท่ง ซ่ึงพบปนอยู่กับ 

๙ ลลืท่ีมีจำนวนโครโมโซมเพมเป็น 3 เท่าของจำนวนปกต (46 แท่ง) คือ 

มี 138 แท่ง
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รูปท่ี 5 แสดงโครโมโซม'นองผู้ปวยรายที่ 13 พบว่ามีแถบ 13q 14 หายไป (ศร!)

จะสังเกตว่าเมึ่อเทียบกับโครโมโซม 131 ใ)นาดแถบจะต่างกัน (กำลง•บยาย

2,000 เท่า}

X  I S S b m & f



36

รูปท่ี 6 แสดงโค1ร'โม,โซ'มผดปกต■นองบดาผู้ปวยรายท่ี 24 ‘ในภาพแสดง‘ให้เห็นระยะต่างๆ

ใ)องโครโมโซม 13

1 ะ Mid metaphase

2 ; 3 ะ ea rly  metaphase 

4 ะ pro metaphase

เงเห็นแถบ 13(1 13 ขาดหายไป (ศรข) i งพบปนอยู่กับเซลล์ปกติ โครโมโซม 

13 ปกติ ดังภาพท่ีตัด 131 และ 132 ปกติ มาเปรียบเทียบแทบที่ขาดหาย‘ให้ 

เห็นÏ ดเจนข้ํน (กำลังขยาย 2,000 เท่า)
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ปท่ี 7 แสดงโครโมพมปกติของมารดาผู้ปวยรายที่ 24 ท่ีร ะ ย ะ ต่างกัน

1, 2, mid metaphase 

3, 4 e a rly  metaphase

ย้อมโดยเทคนค G-banding (กำลังขยาย 2,000 เท่า}
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รูปท่ี 8 แสดงโฅรโมโ,!!ม-บองเด็กปกตท่ีระยะโปร เมตา เฟส ช งย้อมโดย เทคนค

G-bancling (กาลัง-ขยาย 1,050 เท่า)



39

รูปที 9 แสดงโครโมโซมขอนดกปกติที่ระยะนเตาเฟส ย้อมโดยเทคนืค

G-banding (กำลัง■บยาย 1,050 เท่า)
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15, 1ît

รูปท่ี 10 แสดงโครโมโข์ม■บองเด็กปกติที่ระยะโปรเนตา เฟส ย้อมโดยเทคนค

G-banding (กำลังใ)ยาย 1,000 เท่า)
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รปที 11 แสดงโครโมโซมใ]องเด็กปกติที่ระยะโปรน)ตาเฟส กาลัง•บยาย 1,000 เท่า
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ü

1 3 ,  1 Î J .

รูงที่ 12 แสดงโครโมโซม'นองเด็กงกต็ที่ระยะ เมตาเฬส ย้อมโดยเทคนค G-banding

กำลังใ!ยาย 2,000 เท่า

ใ
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รูปท่ี 13 แสดงโครโมโซมที่งยัอมซลเวอรสเตน (nuc leo la r organism,

NOR-Stain) ของโครโมโซ'ม s a t t e l i t e  (กำลังขยาย 1,000 เท่า)


	บทที่ 3 ผลการทดลอง

