
'บทท่ี 1

บทนำ

The A m erican  A s s o c ia t io n  o f  M en ta l D e f i c i e n c y  ให้คำค"าปัดความ 

ยองปัญญาอ่อนวาเป็นภาวะที่สํภาพยองระปับปัญญาต1าอย ่างเฟ ้นได ัป ัด เท ี่องคากความบกพร่อง 

ยองระยะการเคว ัญ เดบ โต  และม ีอาการยองความประพฤดไม ่อย ู่ในระป ับท ี่ควรคะเป ็น ภาวะ 

ปัญญาอ่อนท่ี,เป็นปัญหาที่สัาปัญสันหร่งในการฬฒนาประเทกฝาด เพรา ะท ำให ้เกด การส ํญ เส ิย - 

เกรษฐกคยองท ุกประเทกท ี่วโลกอย ่างมาก ใน ป ระเท กไท ยได ้ม ีการส ัารวค พ ล เรองเร ่อ  

พ .ก . 2500 โดย D r. A l le n  s t o l l e r  โ ด ย ใ §'การล่ม ( sa m p lin g  s u r v e y )  พบว่ามี 
ภาวะปัญญาอ่อนอยู่ 1 เปอร ่เส ่นด ้ยองพลเม ีอง ‘ส ่งแส ํดงให ้เฟ ้นว ่าประเทกไทยม ีพลเม ีองท ี่
เป็น'ชญญาอ่อนอยู่มาก ส่งป ับได้ว่า เป็นปัญหาที่ส ํ'าปัญยองประเทกฝาดอย่างหร่ง (วัณชุ'<5 และ 

ฝ ว าล า , 2 5 2 4 )

'งญญาอ่อนฝ็สำเหต ุมากมายมีทั้งห ้องป ันร ักษาได ้และห ้องป ันร ักษาไม ่ได ้ ส ่งอาคม  ี

สำ เหต ุมาคากการกระทบกระเท ํอนโดยตรงต ่อส ํมอง การคดเส ัอ  ต ่อมไร ่ทอและอาหาร  

ความบกพร่องทางฬพรกรรม เป็นด้น นอกคากสำเหตุเหล่าห ้แด้วปังม ีคำ เหตุร ่นท ี่เราไม ่'ทราบ  

แน่ปัดอีกมา กมาย สำ เหตุยองปัญญาอ่อนที่สํ'าปัญและมีการถ'ายฑอดทางฬนÇ กรรมอย่างห,ส่ง กอ 

เกดคากความกดปกคยองโครโมโปมท ี่เว ัยกว ่า ต”าแหน ่งเปราะ ( f r a g i l e  s i t e )  บน 

โครโม โปม  ท่ีสํ,าปัญและกกบาปันมาก กอต”าแห น ่งเปราะบ น โครโม โป ม เ รกป์ ( f r a g i l e  X)

ต”าแห น ่งเปราะบ น โครโมโป มยองคน ได ้ม ีรายงานครงแรกในโครโมโปมกล ่ม  C 

โดย Dekaban "(1965) และต่อมา L e jeu n e  (196 8) รายงานต”าแหน่งเปราะบนแยนปัน 

ยองโครโมโปมค ู่ท ี่ 2 และรายงานว่าส ักษณะปังกล่าวท ี่ม ีการถ'ายทอดทางกรรมฬนยู่ คากนั้น 

มีการกกบาป ันเร ่อยมา คนในปี 19 69  Lubs ได ้รายงานสงตำแหน ่งเปราะท ี่'พบบนโครโมโปม  

เรกปเป ็นคนแรก และม ีการกก'ษาต่อมาพบว่า สักษณะนเที่ยวห้อง ปับอา การปัญญาอ่อน มีการ 

ถ่ายทอดทางกรรมฬนยู่แบบ x - l i n k e d  r e c e s s i v e  ( S u th e r la n d  and H e c h t, 1985)
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; นองคากตาแหนงเปราะบนโครโมโปมเรกป้ฝ ็ความปัมฬนรเกี่ยวป ับปัญญาออนและ  

ถ่ายทอดทาง'พัน§ กรรมได ้ ค ีงป ีการสกบาป ันมากในกลุ่มประปากรy โรป อ เม ?ก า และ 

อ อ ส ํเต ? เร ย  คากการสกพ าในกล ุ่มประฟ ากรออส ํเตรเสยพบว่าป ีตำแหน ่งเปราะบนโครโมโปม  

L สิท'ป 1 ใน  2 ,5 0 0  คน ( 0 .0 4  เปอรเส ิน ต) และในกลุ่มคนปัญญาอ่อนเพสปายพบ?ปัดการ 

1 - 2  เปอรเส ินต (S u th e r la n d  and H e c h t , 19 85 ) นอกคากข ้ได ้ฝ ็การรายงานพบ  

ตำแหน่งเปราะบนโครโมโปมเอ ็กปในประปากรญ ี่'ล ุ่น  'ศสิปปินสํ ฉโกร และรนเสย (T u rn er  

and J a c o b s ,  19 83 ) แต ่ในกล ุ่มประปากรไทยฝ ังไม ่ฝ ืด ้ทำการสกบาเก ี่ยวป ับ เร ั้อง'ฝ ิเลย  

สงเค ูนส ่งข ้น ่าส ํนใคสกบา เข ้อเค ูน แนวทางฑ ึ่คะน ำข ้อม ูลข ้ไป ใข ้เปร ียบ เท ียบว ่าการเ ทดปัญญาอ่อน 

เข ้องคากสำเห ต ุข ้ป ีความ เก ี่ยวข ้องท างเส ัอป าดห รอไม ่ โดยใข ้เค ูน ข ้อม ูล เ ข้อ งด ้นยองการสกบา 

เข ้อเคูนข้อมูลยองปาวเอ■ เสิย'ทึ่คะนำไปเปรียบเทียบปับกลุ่มประปา n?y โรป และอเม ?กาต ่อไป  

และถ้าปักบณะข้สำมารถตรวคพบในกลุ่มคนไทยเไควรปีมาตรการ'กี่คะข้องปัน เข ้อลดป ัตราการ  

เ ท ดยองประปากรเห ลำข ้

ปัตถฺประสํงคยองการสกบา

เข ้อสก'บาความกี่ยองโครโมโปมเรกปที่ป ีตำแหน่ง เปราะในกลุ่มคนปัญญอ่อนเพสปาย 

ในประเทสไทยคานวน 100 ราย

ประโยปน ่ข ้คาดว ่าคะได ้ร ับ

ทราบความกี่ยอง โครโมโปมเรกปข้ป ีตำแหน ่งเปราะในกลุ่มคนปัญญาอ่อนเพสปายใน  

ประเทสไทย ข้อม ูล'กี่ได ้สำมารถทำไปใข้เป ็นด'วแทนการสกบาตำแหน่ง เป ราะบ น โครโม โป ม -  

เรก'ปในกลุ่มคนเ อเส ิยต ่อไป และใข ้เป ็นประโบปนในการให ้ค’าป?กบาทางด้านฬน$ กรรม 

(G e n e t ic  c o u n s e l l in g )  ตลอดคนการๆฉจฝัยก่อนคลอด ( p r e n a t a l  d ia g n o s t i c )
นอกคา กข้ฑำใหัฝ ็ความข้ความปานาญในการสกบา โครโมโปมยอง คนมา กข้น

ยอบเยตยองการสกบา

การสกบาครั้งข ้ล ุ่มด'วอย่างคา กคนไข้ปัญญาอ่อนเพสปายคา กโรงพยาบาลราปาน ุภ ูล
คำนวน 100 คน ทีไม่,ใย ่คาวน  (Down syndrom e) ป ีโครโมโปม 4 6 , XY (ISCN, 1978)
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การต-ร วg เ อกการ

ตำแหน ่งเปราะน ั้อย ู่บนโครโมโปมน ั้น  S u th e r la n d  (1979  a) กล ่าวว ่า เป็นคุด

ห?อตำแห น ่งท ี่เฉพ าะเคาะคง ท่ีฝ็สัก'ษณะ๙'-งฟ้’

1 .  เป ็นต*าแหน่งบนโครโมโปมที่ย ัอมไม่ดดสืทำให้เฟ ้นเป ็น " ล ่อ งว ่าง ,1 (gap)

ท ี่เกดบน โครโมโปมท ั้งกองย ัาง ล ่องว ่างน ั้ฝ ็ยนาคต ่าง ๆ กนในแต่ละคน

2 . พ บตรงตำแหน ่งเดยวก'นบนโครโมโปมยองเปลลส ่น ๆ ยองคน ๆ นั้นห?อใน

ญ า ด

3 . ฝ ิก าy ถ่ายทอดฑางฬนÇกรรมแบบ M en d e lia n  cod o m in a n t

4 .  ใ น ๙ ภ า ว ะ ฑางห้องป£ ป ๙ ก า  ร ■ ท ี่เ ห ม า ะ ๙ ม  กล ่าวตอ เพ าะ เส ์บ ง ใ น ห ้าบาท ี่

ค*าเพาะภายให ้ความเป ็นกVด-ด ่าง (pH) ท ี่เหมาะกม โค ร โม โป ม ค ะ เป ร าะ ท ำให ้เก ด โค ร -  

โมโปมแบบ a c e n t r i c  f r a g m e n t , d e l e t e d  chrom osom e ห?อโครโมโปมทึ่ป ็ก’กพ.ะ  

t r i r a d i a l  ( รูปท่ี 1 )

ต*าแหน่งเปราะบนโคร-โมโปมนั้บางต’าแหน่งพบเฟ้น'ไค้งาย บางตำแหน่งฟ้ห ้องอาก'ย 

เฑ ค ฉ ค ก าร เพ าะ เส ัย ง เป ล ล ่ ๙'งนั้น (d e  l a  C h a p e l le  and B e r g e r ,  19 84 ) รง"ไห้
ค*าแนกก^มยองตำแหนงเปราะบนโครโมโปมตามๆรการท ี่ตรวคพบออกเป ็น 1+ กล่ม ( ต าราง  

fi 1 ) ( รูปที่ 2 )

1 .  ก^)มที่ไวตอกรดโฟกค ( f o l a t e  s e n s i t i v e  f r a g i l e  s i t e )  ห ้าใล ่กรด  

โฟ กดห?อ'ไทฝ ็ตนลงในห ้าบาเพาะเท ี่ยงเปลลในความเย ัมย ัน-fiมาก'พอ คะตรวคไม่พบตาแหน'ง 

เป ราะ  ๙'งน ั้นการทำให ้ยาดกรดโฟ กค โด ย ก าร เด ม ส ำร  a n t i f o l a t e  m e t h o tr e x a t e  

ห?อ a m in o p te r in  และป ีบบ ั้งการส ัง เคราะห ้ใทฝ ืตน โด ยการ เดม 5 - f l u o r o - 2 -  

d e o x y u r id in e  (FUdR) ห ? อ ' 5 - f l u o r o - 2 - d e o x y c y t i d i n e  (FCdR) คะทำให ้เฟ ้น  

ตำแหน่ง เป ร าะไห ้

2 .  ก^มที่ห้อง เท ี่บ ง ใน ห ้าย าfis  d is t a m y c in  A ร ง คะเฟ ้นตำแหน ่งเปราะ  

(d is ta m y c in  A i n d u c i b l e  f r a g i l e  s i t e s )  ในกย ู่ม 'ท ี่คะเกดตำแหน ่งเปราะเฟ ิขง ก อง 

ตำแหน่ง ตอ ตำแหน่ง 16q 22 และ 1 7 p l2
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3 . กลุ่ม fi ต4!องเสํ!ยงในน’ายไสัฝ ึ ๖ rom odeoxy u r id in e  ตงคะเฟ้นตำแหน'ง เป?า ะ 

(Brdu r e q u ir in g  f r a g i l e  s i t e )  กลุ่มสัคะฝึเพ ียงตำแหน่งเตข-ว คอ 10q25

ส ่งเกดส ัน อย ่างรก ั?ะ คันพบโดย S c h e r e s  และ: M u stin x  (19 8 0 ) และ S u th e r la n d\
และคณะ (1 9 8 0 )  ตำแห น ่งเป?า ะสัคะใฟ้นได้ถ ัาฝ ็ Brdu อยู่1ใน อ าห าร เล ย ง เส ัอ  8 - 2 4  

ส ่วโม งก ่อ น ก า? เรบ เส ัย ว โค ?โม โป ม  (chrom osom e h a r v e s t )

4 .  กลุมสัพบ'ใ,คัตามปกด (common f r a g i l e  s i t e )  ฝ ็ก า ? ต ก ษากันน้อยมาก 

เพ?าะต■ าแหน่ง เป?าะกล ุ่มส ัปกด คะเกดสันเป ็นสัดส ่วนเพ ียง เ ร ก น ้อยใน?ะยะเมตา เฟกั ต"าแหน่ง
เป?าะกส ่มส ัเกดคากกา?ฟ'กปายองก?ดโฟลคใน?ะก ับต1า และ a p h i d i c o l i n  (G lo v e r  e t  a l . ,  

1984)

ต’าแหน่ง เป ?า ะบนโค?โมโปมเป็นส่วนสัถ'ายทอดได้ทางฬปรุก??ม สัต?าส่วนยอง 

กา?เกดตาแหน ่งเป?าะ'น ั้นม ีความฝ ันแป?ก ัง กา?เปส่ยนแปลงส่งแวดล้อม'ให้ส ับเปลล์คะพบว่า 

สัต?ากา?เกดต■ าแหน่งเป?าะคะฝันแป?ด้วย ตาแหน'งเป?าะสัผู้ส ักกันศอ ต■ าแหน่งเป?าะบน 

โค ? โม โป ม เร ก ป ้ ส่ง เป็นต"าแหน่ง เป?าะบนโค?โมโปมสัต"าแหน่งปลายยอง แยน ยาวยองโค ?โม - 

โป ม เรกป ้ (X q 27 .3 )  (M cK u sick , 19 86 ) (รป 3 และ 4 )  ต"าแหน่งส ัใด?ายงานค?งแ?ก  

ในป็ 1969  โดย Lubs ส่งตกษาในค?อบค?"'วสัเป็น x - l i n k e d  m e n ta l r e t a r d a t io n  

พบว่าในผู้ฟาย'ปันเญา อ่อน 4 คน ม ีความฝัดปกดสัโค?โมโปมเรกปโดยพบ secon d ary- 

c o n s t r i c t i o n  สัแยนขาวส่วน'ปลาบ ต ่อมาโใได ้ม ีกา?ตกษาและ?ายงานส ักษณ ะส อีักในฝ?'งเก ัก  ั

แ ล ะออก ัเต ? เต ย  G ira u d  และคณะ (1 9 7 6 )  ได ้อรบายคนไน ้ 12 คน สัต"าแหน'งเป?าะ 

บนออโตโปมไม่แกัดงสักษณะสัฝัดปกด และคนใ น ้ 6 คน สัฝ ึ c o n s t r i c t i o n  บนแยนยาว 

ส ่วน ป ลายยองโค?โมโปม เรกป ส ่งเป ็นฟาย 5 คน และหญง 1 คน แกัดงปัพญาอ่อน'ทั้งหมด 

โดยกา?'^ดน้า ( d e la y e d  s p e e c h )  และใ'บหูใหญ่ 2 ใน  6 คน เส ัอ ตก'พาใน'เว่อแม่พบว่า 

แผ ่รโค?โม โป ม เ รกป์สัแกัดงตำแหน่ง เป ? าะ  เป็นค"านวนเปอ?*”เป ็น ต เรกน้อยยอง เปลล'ที่'ปามาตกบา 

S u th e r la n d  (197 9  ๖ ) พ บตำแห น ่งเป?าะบน โค?โมโปมเรกป์ในผู้ฟายปัญญาอ่อน 5 คน 

ค ากกา?ศกษา 203 คน

ต ำ แ ห น ่ง เป ? า ะ บ น โ ค ? โ ม โ ป ม เร ก ป สัตก'ษาได ัคากกา?เพาะ เส์!ยง เป ล ล เร ด เส ือ ด ย า ว

( ly m p h o cy te s  c u l t u r e )  โดยใน ้น ้ายาเพาะเส ์ยงทใม ่ฝ ึก?ดโฟส ืกและไทม ีตน  ก า ? เล ม
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สำTน้ค.ะ'ทา,"Iห ัต''าแพ ่งเปราะไม'สำมา?ถแสํดงออก ( .S u th e r la n d , 1977) สัก'พ4ะท้ัพบ
ใน ก า ? เพ า ะ เ ส์,ยงคะเฟ้นต"าแหย่ง เป?าะคล้าย^;ปนึ่ 1 สักพณะท่ีสํ"าสัญอย่างหนึ่ง ศอ
m u l t i r a d i a l  ส ่งอาคเป ็น  t r i r a d i a l  ห?,อ t e t r a r a d i a l  ก ็ได ั สักษณะดังกล่าว'นึ่,
เ ศมฝิผู้,เส ่อว ่า  เ กดจากโค?โม โป ม ฝ ืกา?แย ่งส ัว เฉ พ าะ,บางล่วน ( s e l e c t i v e  e n d o d u p l i -  

c a t io n )  แต ่เ วลาน ้เส ่อว ่า  เ กดคากการ-ปกยองโค?โมโปมต?งต ่ำแหย่ง เป ่? า  ะ แต่ส่วน'f!สัก 

ปังไม่หลดออกไป ( n o n - d i s j u n c t io n )  แ ต ่อ ย ่าง ไ? โ!ต า ม ก า ? เกดด ัาแห ย ่ง เฟ ?้ าะซ้นฝ็ผ ู,้

เส ํน อ ว ่า เก ด เย ่อ ง ค าก ร ก า?  "คลายเกส ืยว" ยอง DNA เกดสัน เพ?าะต‘าแหย่งซ้นไม  ่

สำมา?ถเย ้ามาฬบป้อนสันได ้ในส่วง กา?แย ่งด ัวยองเป ลล ่ใน ?ะยะ เมตา เฟสํ (m eta p h a se )
ห เ อ อ าจ เก ด เพ ?าะ เป ็น บ แ ว ณ ท ัร้  t h y m id in e - r ic h  DNA ห?อ DNA ยองไว?"'สํเย ้าไป อ ย ู ่
( S u t h e r la n d , 1979 a , s h a b t a i  e t  a l . ,  1980)

สักพณะยองต"าแหย่งเป?าะย่คะพบเพียงป?ะมาณ?',อยละ 10 สง 30 ยองเป ลล ่ใน  

? ะบ ะเมตาเฟ ส ํ ต"าแหย ่งเป?าะย ่เกดบนโค?โมโปมเรกป ้ซ ้นคะเกดไล ้ท ั้ง  a c t i v e  X และ 

i n a c t i v e  X chrom osom e แต ่ส ัดส ํ'วนในกา?เกดใน a c t i v e  X คะ$งกว่าและแสํดงป ัญญา- 

อ่อนมากกว่า i n a c t i v e  X chrom osom e ในคน'ที่ฝ ็ต"าแหย่งIป?าะบนโค?โมโปมเอ็กป้น ้อาจ 

คะรอากา ?ห?อไม ร่ อา ก า?ทา ง คสืฉค ในผู้,ปายซ้นค?งแ?กแสํดง สักพน,.ะปกด ต่อมา ภา ยหสัง 

พบว่าฝ็สักษณะสัณฑะโต และอากา?ล ่น  ๆ อีก (ต า?างท ั้ 2 ) ล่วน?ะดับสํดปัพญาซ้น'ไม่แย่'นอน
บางคนรแสํดงอากา?ปัญญาล่อนน้อย บางคนก็แสํดงปัญญาล่อนมาก C h u d ley  และคณะ
(1 9 8 3 )  ? ายงาน กา?ศ กพ าใน  37 คน ท่ีฝ็ต"าแหย่ง เป ?า ะบนโค?โมโปมเอ ็กป ้ในผ ู้ปาย จาก  

ค?อบค?'วฝิ IQ เฉส่ย 35 S a u l และคณะ (1 9 8 3 )  ศก■ พาในผู้ปาย 20 คน ท่ีรไเต',าแหย่ง
Iป ?าะบ น โค ?โม โป ม เรกป ้ จาก 12 ค?อบค?'ว พบว่าฝื IQ เฉส่ย 27 ส่งเป็นพวกปัญญา-
อ่อนมาก ( s e v e r e  m e n ta l r e t a r d a t io n )  F ry n s และ Van den B erg h e (19 8 3 )
ศกพาในผู้ปาย 13 คน ท้ัรต"าแห ย ่งเป ?าะบ น โค?โม โป ม เรกป ้ ร IQ เฉส ่ยอย ู่?ะหว ่าง 20 - 
34 ส ่งจากกา?ศกพาท ั้ง 3 กลุ่มพบว่าค ่าเฉล่บยอง IQ อยู่?ะหว่าง 27 - 36 ส ่งแส ํดงใน ้
เฟ้นว่า คนทั้รต"าแหย่งเป?าะบนโค?โมโปมเ รกป ้อย ู่?ะหว่าง? ะดับปัญญาอ่อนปานกลางสงปัญญาล่อน 

มาก N i e l s e n  (198 3) ไล ้ศกพา?ะดับสํดปัญญาในผู้ปายทั้ฝ ็ต"าแหย่งเป?าะบนโค?โมโปม
เ รกป้ 27 ? าย พบว่า 2 คนแสํดงปัญญาล่อนปฉด m ild  g ra d e  10 คนแสํคงปัญญา ล่อน

•นเ น  ส ฉ า ม น ว ท น ฟ ้ไ ' .  
1! ท I 1กโณม 1» il)น!ใกิน.
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ฝฉด m o d e ra te  g ra d e  5 คนแรดงปัญญา อ่อนปฉด s e v e r e  g ra d e  และ 2 คน
แรดงปัญญา อ่อนปฉด p ro fo u n d  r e t a r d e d

ใ §กา?ส่ใฟ้,'ในกา?ตร-วครอบตำแหน่งเปr าะบนโค?โผโปมเ รก‘ย' ปัป"อร?ปดังน- 
(De A rce , 1983  : H ech t & S u th e r la n d , 1984 ะ S u th e r la n d  & H e c h t, 19 85 :  

S u th e r la n d , 1984 ะ Webb, 1985)

1 . ย้อมสืโค?โมโปมแบบ c o n v e n t io n a l  เส่อหาค่าป?ะมาณความล่ยองต’าแหน่ง 
เ ป?า ะบนโค?โมโปมเ  รกป้

2 . ต’าแหน่งเป?าะบนโค?โมโปมเสิกป์รามา?ถต?วครอบโดยกา?ทำ G -b an d in g
'ทุก?าย

3 . กา?ส่คะพบต’าแหน่งเป?าะบนโค?โมโปมเรกป้ 2 สง 3 เปลล้ ยองแต'ละคน 
สันอy 1โบรภาวะยอง'นายาเสํยงเปลล้ส่ใย้ในแต่ละ'ห้องปฺฎงดกา?

L e je u n e  (1982) ? ายงานกา??’'กพาคน'ใย้ส่ฝ็ต’าแหน่งเป?าะบนโค?โมโปมเรกป์, 
โดย'ให้กนห?อรดรา?พวก f o l a t e  พบว่า'ในพวก'สัค ะแรดง9ปฉร'ยใคคอดีสัน Brown
และคณะ (1984) ? ายงานกา??’ก'พาคนไย้ส่ฝ็ต’าแหน่งเป?าะบนโค?โมโปมเ รกป์ในส่นัอง 2 คน 
โดยกา?ให้ก?ดโฟกก พบว่าผู้ป ่วยฝ็อากา?ตสันในเ^องยองกา?พูด และกา?ให้ความสํนใค
E rbe  (1984) กล่าวว่าในกา?ให้ก?ดโฟกกเป็นกา?ป่วยในกา??'กพาผู้ป่วยให้ฝ็อากา?ด๊ส์น่ 
ฝ็รดปัญญา ตสันกว่าเ คม
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คา;'างfl 1 แส์คงค■ าแนน่-นปท£บนโครโมโงมรท-?คน (ฟัดแงค-?คาก de la chapelle and Berger, 19 84)

ฟัฌฺณฺฟัโพผ้ * ฟัาแ«น่ง l อกส์า Vอ้าง ะ)ง

Group 1 (Folate sensitive fragile site)
fra(2) (qll) 2qll.3 Lejeune et al. (1968), Fraccaro et al. (1977),

Ford and Madan (1973)
fra(2) (ql3) 2ql3 Lejeune et al. (1968), Fraccaro et al. (1972)

Ford and Madan (1973)
fra (6) (p23) 6p2 3 Sutherland et al. (1983)
fra(7) (pll) 7pll .2 Pavey and Webb (1982), Sutherland et al. (unpi£>)
fra(8) (q22) 8q22.3 Quack et al. (1978), Sutherland et al. (1983)
fra(9) (p21) 9p21.1 Sutherland et al. (1983), Guichaoua et al. (1982)
fra(9) (q32) 9q32 Sutherland et al. (1983)
fra(io) (q23) 10q23.3 Giraud et al. (1976)
fra(ll) (ql3) llq l3 .3 Sutherland (1979๖), Quack et al. (1978)
fra(11 (q23) llq23.3 Sutherland et al. (1983)
fra(12) (ql3) 12ql3.1 Giraud et al. (1976), Sutherland and Hinton (1980)
fra(16) (pl2) 16pl2.3 Day et al. (1967), Sutherland (1979b)
fra(20) (pll) 20pll.23 Sutherland (1979b)
fra(x) (q27) Xq27.3 Lubs (1969), Sutherland (1983)
Group 2 (Distamycin A inducible fragile site)
fra(16) (q22) 16q22.1 Magenis et al. (1970), Sutherland et al. (1984);

Shabtai et al. (1983)
fra(17) (pl2) 17pl2 Court Brown et al. (1966), Sutherland et al. (1984)
Group 3 (Brdu requiring fragile site)
fra(10) (q25) 10q25.2 Scheres and Hustinx (1980), Sutherland et al. (1980)
Group 4 (Common fragile site)
fra (3) (pl4) 3pl4 Brogger (1968), Markkanen et al. (1982)
fra(6) (q26) 6q26 Leversha et al. (1981)
fra(16) (q23) 16q23 Sutherland (1983)
บทclass!fied
fra(x) (q26) Xq26 Buhler et al. (1982), Glover (1981)

approved by IS04
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สัnษถ:ะของต’าแหน'-?เปราะบนโครโมโฟมยองคน !f=W(T) 

a -  C  ตำแหน่งเปราะบนโครโมโปม 11 น้อมแบบ G -band 
d s i n g l e  c h ro m a tid  b re a k  ตรงตำแหนงเปราะ
e chromosome b re a k  ตรงตำแหนงเปราะ
f ,  g สักษถ;ะ t r i  r a d i a l

(S u th e r la n d  and H e c h t, 1985)
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ปุท่ี 2 ภาพแส่ดง Id iogram m  ยองตำแหน่งเปราะบนโครโมโฟมกลุ่มที่ 1
(ฐกศ'เร สืดำ) ได้แก่ตำแหน่ง 2 p 2  3 ,  2 q l l ,  2 q l 3 ,  6 p 2 3 ,  7 p l l ,  

8 q 2 2 ,  9 p 2 1 , 9 q 3 2 , 10q23, l l q l 3 ,  l l q 2 3 ,  1 2 q l3 , 
1 6 p l2 , 2 0 p l l  และ Xq27 กลุ่มท่ี 2  (ลูกศร•สืแดง) ได้แก่
ตำแหน่ง 16q22 และ 17p l2  กลุ่มท่ี 3  (ลูกศรสืนาเไน) ได้แก่ 
ตำแหน่ง 10q25 กลุ่มท่ี 4 (ลูกศรสิร/ม'^) ได้แก่ตำแหน่ง
3 p l4 ,  6q26 และ 16q2 3 นอกจากฟ้ชงฝ็ตำแหน่งเปราะบน 
โครโมโฟมที่ศามารถพบได้รก ได้แก่ตำแหน่ง Xq26 (ล ูกศรส ิเฮยว) 
( ส ั ด แ ป ล ง จาก S u t h e r l a n d  a n d  H e c h t ,  1985)
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? ป'H 3 ภาพแสํดงแผนภาพของโคร•โมโปมเร ก ป ไนคน ชุ;ปฟ้ายแสํคง
G -b a n d in g  ชุ;ปกลางและขวาแส์ดง G -b an d in g  โดยใฟ้
เทคฉค h i g h - r e s o l u t i o n  ‘ส่งคะแยกแถบยอง Xq27 ในชุ;ปฟ้าย 
ออกเป็นแถบย่อย 3 แถบ ไนชุ;ปขวา ตอ Xq27.1 ,  X q27.2 และ 

X q27.3 ( S u th e r la n d  and H e c h t, 19 85)
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ภาพแสํดงแถบโค?โมฬมท่บัอมแบบ G -b a n d in g  ยอง f r a ( x )
ส่งถ่ายรทกกล้องจุลท??เ^เนรเสิกต?อนแบบ{นเกน (SEM) A และ 
B แส์ดง f r a ( x )  fi Xq27 (ก'าสํงยยาย 9 ,5 0 0  เท ่า)
C แสํดงแผนภาพยอง G -b a n d in g  ใน?ะย ะ เมตาเฟส ์ (โค?มาคด 
i )  และใน?ะยะโป?เมตาเฟส ํ (โค?มาดด i i )  ( S u th e r la n d
and H e c h t, 19 85)
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คาวางโ! 2 แร่คงสักพโแะฑางครโ)คยองผู้ปาบโ!ทคำแหน'งเปวาะบนโควโมโปมเรกป้ (Sutherland and Hecht, 1985)

ป้ IVทโก Î อยู่ในเกท!•ทับทส แค่!โกคะซนํ(าห'เโกสัวมากกว่าโ’!ป้อง ป้าห!โกเรส่บประมาท! 70 เปอวํ’เป็นต์ไฑล์
บ่วนg ง ะ ไน'โยทาวก แคะโบเรก คะทร่'วน(โงอยู่ในคำแหน,งเปอว์เป็นค้ไทล์โ! 50 อง 97, โยผุ้ไหญ่ 

ความ!)งเรส่บคะอยู่ในคำแหน,งเปอวัเฮนค์ไทค้โ! 50
เค้นวอบวงสก«ะ ะ โบเรก เค้นวอบสร"พะเโ’!มค้นเฬบงเรกน้อย เบ่อเย้าโบผู้ใหญ่ เค้นรอบสวบะคะอยู่ไนคาแหน่ง 

เปอวเป็นต์ไฑล้โ!มากกว่า 50
หนาผาก ะ โหนก โคบเรพาะอย่างบ่งเฟ้นปคในโบเรทโคและผู้ใหญ่
กวะPทยา กรรไก y : ใหญ่ โคบเ0พา!;0บ่า-) บ่ง ไนโบผู้ใ'หญ่
V ะ ใบโ)ใหญ่ โ)ยาว และfljปร่างสคปกสไค้เรกน้อย
อโบวะเพส ะ ร»!‘ทะ รโยนาคใหญ่ !โกคะพบในโบผู้ใหญ่ บางควงเว่มพบค้งแค'โบเรกไค้, ความบาวองคปาส 

ปกร ทวห!โงตุ้มตุงสัท!•ทะหนากว่าปกส พบว่าตุงสกาวยอง JlOคยองท่อ!โร่ร่าวะ เอคทคโ!ไปอยู่ 
ค้านบ่างยององคปาส (hypospadias) หโอคูกสัท!•ทะไม'เคส่อนโ!ลงมาในตุงรณฑะ หโอโโความ 
สคปกสบ่น  ๆ ยองวะบบรบฬนตุ่’และทางเสน!โร่ร่าวะ()งกว่าปกส

วะบบเค้อเบ่อ ะ ย้อค่0ค่าง  ๆ เหอบคไค้มากกว่าปกส โคบ เพพาะอย่างบ่งโ!ย้อค้'วออ สวห!โงโโรอบบ่น  ๆ และ 
วอบแคกมากกว่าปกส เพคานปากgง ห!’อเพคานโหว, ค้น!โวไคไมคโลสคปกส หลอคเรอคแคง 
เอออว์คายบายใหญ่กว่าปกส คอเอยง และกวะPกสันหสังโค้งสค£ป ย่าเท้าแบนวาบ โทค้- 
เส่อนบโเวรยาหอบ

ระบบบ่น ๆ ะ ลมป'ก f เฟลกป์ยองยาไวกว่าปกส เค้านมใหญ่
พฤสกววม ะ โ!พโ]สกววมโ!ป้าแบบในทางไม่ปกส ออโ’เร่สก (โวคยาคโทในโบเรก) ปกปนมาก ค้อาบ 

สอากาวแบบกวะตุนคนเอง เบ่น กาวสัค
ค้านกาว!คฺค ; สัก'พณะกาว!วฺคคะเป็นโทนค่าไม'ปคคำ พุคเบ่อบ  ๆ ป้า!รบงและคำ (ในสักบณะ!)คคามคำ!)คคนบ่น) 

กาว!)คไม่โ!เค้อหา เป็นสักบท!ะ!)คไปเว่อบไม,ค่อเโ!องใคความ
ความบกพวองทางกาวส1บผู้เโยน! ะ ความร่ามารททางทาว!!คในเว่อง!!ว  ๆ ไปสกว่า อความค'าสัคในค้านความค'า ค'าสัคในเว่อง

กาวโ)คโ!เป็นเหตุเป็นกลและปบป้อน ความร่ามา ว ทฑางกาวโ)คแทะ nr ะฑ'าไม่พบว่า fl ความแคกต่าง 
อย่างเค่นปค และ!โกคะอความบกพร่องยองร่มองรกป้าย
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