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รายการตรวจวเิคราะห์ทางพนัธุกรรมทีเ่ปิดให้บริการ 
 
1.การตรวจวิเคราะห์โครโมโซมจากเลือด 
  (Chromosome analysis with karyotype in blood ) 
2.การตรวจวิเคราะห์โครโมโซมจากไขกระดูก (Bone marrow) และ Peripheral blood ของโรคมะเร็ง
เมด็โลหิตขาว 
 (Chromosome analysis with karyotype in bone marrow/ Peripheral blood of Leukemia) 
3.การตรวจวิเคราะห์โครโมโซมดว้ยเทคนิค FISH( Fluorescence in situ hybridization) 
 3.1 การตรวจวิเคราะห์โรค DiGeorge syndrome 

3.2 การตรวจวิเคราะห์โรค Williams syndrome 
 3.3 การตรวจวิเคราะห์โรค Prader-willi syndrome 
 3.4 การตรวจวิเคราะห์โรค Alagille(JAG1) syndrome 

3.5 การตรวจวิเคราะห์โรค Rubinstein-Taybi syndrome 
3.6 การตรวจวิเคราะห์โรค  Smith Magenis/Miller-Dieker syndrome 
3.7 การตรวจ fusion gene BCR/ABL โดยเทคนิค FISH  

 3.8 การตรวจ fusion gene PML/RARA โดยเทคนิค FISH  
 3.9 การตรวจ  FIP1L1-CHIC2-PDGFRA(4q12)Del,Break 
 3.10 การตรวจวิเคราะห์โรค CLL 
 3.11 การตรวจ Sex-mismatched for Post BMT/SCT (XX/XY) 
 3.12 การตรวจวิเคราะห์ Chromosome X, Y, 13, 18, 21 enumeration 

 3.13 อ่ืนๆ (กรุณาติดต่อบริษทัส าหรับการตรวจนอกเหนือจากรายการขา้งตน้) 
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ค าแนะน าในการเลอืกการส่งตรวจวเิคราะห์ 
 

1. การตรวจวเิคราะห์โครโมโซมจากเลอืด  
 

 เมด็เลือดขาว (Lymphocyte )  เป็นแหล่งท่ีสามารถน ามาตรวจโครโมโซมไดง่้ายท่ีสุด     การ
ตรวจวนิิจฉยัความผดิปกติของโครโมโซม โดยการเพาะเล้ียงเซลลจ์ากเลือด(Lymphocyte culture)  โดย
ตวัอยา่งเลือดจะถูกน ามาเพาะเล้ียงเพื่อเพิ่มจ านวน ใชเ้วลาประมาณ 1 สัปดาห์  
 
ผู้ป่วยทีม่ีความผดิปกติต่างๆทีค่วรส่งตรวจ  ไดแ้ก่  

1. ผูป่้วยท่ีมีความผดิปกติทางรูปร่าง  (Abnormal morphogenesis) 
2. คู่สมรสเคยมีบุตรท่ีมีลกัษณะผดิปกติหรือมีประวติัทารกเสียชีวติในครรภ ์ทารกคลอด

ออกมาแลว้เสียชีวติ หรือแทง้ติดต่อกนั  (Habitual abortion) โดยหาสาเหตุไม่ได ้
3. ผูป่้วยท่ีเป็นหญิงแต่ไม่เคยมีประจ าเดือน (Amenorrhea)  
4. เด็กท่ีมีปัญหาในการเจริญเติบโต หรือพฒันาการ เช่น พฒันาการชา้, ปัญญาอ่อน,มี

อวยัวะเพศก ากวม, พิการซ ้ าซอ้นหลายชนิดแต่ก าเนิด, ผูท่ี้มีภาวะปัญญาอ่อนและ
พฒันาการชา้ ร่วมกบัมี dysmorphic feature เป็นตน้ 

 
ข้อจ ากดัของการทดสอบ  

การตรวจวินิจฉยัโครโมโซมท่ีมีความผดิปกติขนาดเล็ก เช่น microdeletion, microduplication, 
cryptic chromosomal rearrangement (อาจมีการแนะน าใหใ้ชเ้ทคนิคทางดา้น molecular cytogenetics 
หรือ molecular genetics ในการตรวจวินิจฉยั)  
 
วธีิการเกบ็ตัวอย่าง 
 วธีิท่ี 1 
  1.ใช ้  sterile disposable syringe 5 cc. ดูด Heparin rinse syringe ใหท้ัว่ดว้ย Heparin 
แลว้ squeeze ไล่ Heparin ส่วนท่ีเกินออกใหห้มด เหลือแต่จ านวนนอ้ยพอติด syringe เปล่ียนเขม็ใหม่ 
เตรียมเจาะเลือดคนไข ้
  2.ฟอกแขนท่ีจะเจาะเลือดให้สะอาดดว้ยสบู่แลว้เช็ดดว้ย Betadine ใช ้   sterile 
precaution  เหมือนท า blood culture ถา้ไม่มี  Betadine  ใหใ้ช ้ alcohol เช็ดได ้แต่ตอ้งรอใหแ้หง้จึงจะ
เจาะเลือด 
  3.เจาะเลือดคนไขป้ระมาณ 3-5 cc. ใส่ใน syringe แลว้ปิดปลอกเขม็ใหแ้น่น เขยา่ให้
เลือดและ Heparin ใหเ้ขา้กนั ส่งตรวจทั้ง syringe   
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 วธีิท่ี 2  
  เจาะเลือดปริมาณ 3-5 cc. เก็บใส่ในหลอดปราศจากเช้ือท่ีมีสารกนัเลือดแขง็ชนิด 
sodium heparin หรือ lithium heparin แลว้น าส่ง หากไม่สามารถส่งไดท้นัที ใหเ้ก็บไวใ้นตูเ้ยน็ 4 ํ C 

             ถา้เป็นเด็กเล็ก ควรใหไ้ดอ้ยา่งนอ้ย 1-2 cc. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
การส่งตรวจทุกคร้ังตอ้งระบุรายละเอียดในแบบฟอร์มการส่งตรวจใหช้ดัเจนและมากท่ีสุด  

เม่ือเก็บตวัอยา่งเสร็จเรียบร้อย ควรส่ง specimen ทนัที โดยรีบแจง้มายงัศูนยโ์ครโมโซม เพื่อส่ง
เจา้หนา้ท่ีไปรับ (specimen ควรมาถึงศูนยภ์ายใน 24 ชัว่โมง  ภายหลงัการเจาะ)  ถา้ไม่สามารถส่งได้
ทนัทีใหเ้ก็บท่ีอุณหภูมิ   2-8  องศาเซลเซียส  
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2. การตรวจวเิคราะห์โครโมโซมจากไขกระดูก (Bone marrow) และ Peripheral blood ของโรคมะเร็ง
เม็ดโลหิตขาว 

  
การตรวจวนิิจฉัยโครโมโซมของโรคมะเร็งเม็ดโลหิตขาว 
  เป็นการตรวจวนิิจฉยัโครโมโซมในผูป่้วยท่ีเป็นโรคมะเร็งเมด็โลหิตขาวทุกชนิด ทั้งแบบ
เฉียบพลนัและแบบเร้ือรัง ในระยะ Metaphase โดยการเพาะเล้ียงเซลลแ์ละน ามาเตรียมโครโมโซม แลว้
จึงน าไปวเิคราะห์โครโมโซมแต่ละแท่งทั้งจ  านวนและโครงสร้างดว้ย Q-banding และวเิคราะห์ตาม
เกณฑข์อง An international System for Human Chromosome Nomenclature 2013 (ISCN 2013) และ 
American College of Medical Genetics: Standards and Guidelines for Clinical Genetics Laboratories: 
2006 edition (Clinical Cytogenetics) 
  การตรวจวินิจฉยัโครโมโซมสามารถช่วยวนิิจฉยั Clonal neoplastic process ได ้เพราะสามารถ
ตรวจพบความผดิปกติของโครโมโซมอยา่งเฉพาะในโรคมะเร็งบางชนิดได ้เช่น ผูป่้วยโรคมะเร็งเม็ด
โลหิตขาวชนิด CML ประมาณ 99 % จะพบโครโมโซมฟิลาเดเฟียในเซลลไ์ขกระดูกของผูป่้วยและ
ความผดิปกติของโครโมโซมชนิด translocation 15;17  พบเฉพาะในผูป่้วยโรคมะเร็งเมด็โลหิตขาวชนิด 
APL-M3 subtype( และสามารถบอกเปอร์เซ็นตข์องจ านวนเซลลท่ี์มีโครโมโซมปกติและผดิปกติได้ 
ฉะนั้นผลการตรวจวิเคราะห์โครโมโซมจะช่วยในการจ าแนกชนิดของโรคและพยากรณ์โรคอนัจะเป็น
ประโยชน์ต่อการตดัสินใจของแพทยใ์นการใหก้ารรักษา 
 
 ข้อจ ากดัของการทดสอบ  
 อาจจะไม่สามารถตรวจวนิิจฉยัโครโมโซมไดห้รือวเิคราะห์ผลไม่ไดต้ามมาตรฐานท่ีก าหนด 
เน่ืองจากภาวะของผูป่้วยเอง (Patient condition) เช่น patient on medication, patient expired at 
collection เป็นตน้ ซ่ึงอาจท าใหเ้กิด no metaphase, low mitotic index  
 
วธีิการเกบ็ตัวอย่าง 
 วธีิท่ี 1 
  1. ใช ้  sterile disposable syringe 5 cc. ดูด Heparin rinse syringe ใหท้ัว่ดว้ย Heparin 
แลว้ squeeze ไล่ Heparin ส่วนท่ีเกินออกใหห้มด เหลือแต่จ านวนนอ้ยพอติด syringe เปล่ียนเขม็ใหม่ 
เตรียมเจาะเลือดหรือไขกระดูกคนไข ้
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  2. (ส าหรับเลือด) ฟอกแขนท่ีจะเจาะเลือดใหส้ะอาดดว้ยสบู่แลว้เช็ดดว้ย Betadine ใช ้  
sterile precaution  เหมือนท า blood culture ถา้ไม่มี  Betadine  ใหใ้ช ้alcohol เช็ดได ้แต่ตอ้งรอใหแ้หง้
จึงจะเจาะเลือด 
  3.เจาะเลือด / ดูดไขกระดูกประมาณ 3-5 cc. ใส่ใน syringe แลว้ปิดปลอกเขม็ใหแ้น่น 
เขยา่ใหเ้ลือด/ไขกระดูกและ Heparin ใหเ้ขา้กนั  ส่งตรวจทั้ง syringe   
 
  
 
 
 
 
  
 
 
 
 
 
 วธีิท่ี 2  
  เจาะเลือดปริมาณ 3-5 cc.  เก็บใส่ในหลอดปราศจากเช้ือท่ีมีสารกนัเลือดแขง็ชนิด 
sodium heparin หรือ lithium heparin  

การส่งตรวจทุกคร้ังตอ้งระบุรายละเอียดในแบบฟอร์มการส่งตรวจใหช้ดัเจนและมากท่ีสุด  
เม่ือเก็บตวัอยา่งเสร็จเรียบร้อย ควรส่ง specimen ทนัที โดยรีบแจง้มายงัศูนยโ์ครโมโซม เพื่อส่ง
เจา้หนา้ท่ีไปรับ (specimen ควรมาถึงศูนยภ์ายใน 24 ชัว่โมง  ภายหลงัการเจาะ) ถา้ไม่สามารถส่งได้
ทนัทีใหเ้ก็บท่ีอุณหภูมิ   2-8  องศาเซลเซียส  
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3.การวนิิจฉัยโครโมโซมโดยเทคนิค FISH (fluorescence in situ hybridization) 
 
  เทคนิค FISH เป็นวธีิการศึกษาโครโมโซมหรือยนีทางอณูเซลลพ์นัธุศาสตร์ ท่ีใช ้probe ซ่ึงติด
สลากดว้ยสาร เรืองแสง ไปจบักบัโครโมโซมท่ีต าแน่งท่ีเฉพาะเจาะจง  สามารถศึกษาไดใ้นเซลลท่ี์มีการ
แบ่งตวัในระยะ metaphase และ interphase โดยใหผ้ลการวนิิจฉยัในระยะเวลาอนัสั้น และสามารถบอก
เปอร์เซ็นตข์องจ านวนเซลลป์กติและผดิปกติได ้ การวนิิจฉยัโครโมโซมโดยเทคนิค FISH สามารถท า
ไดก้บัตวัอยา่งจากเลือด น ้าคร ่ า และไขกระดูก โดยมีขั้นตอนการเตรียมตวัอยา่งเหมือนกนั แต่ใชต้วั
ตรวจจบั (probe) ในการยอ้มสไลดแ์ทนการยอ้มสีเท่านั้น 
  - การตรวจโครโมโซมเพศ โดยเทคนิค FISH มีประโยชน์ในการติดตามผลการ
ปลูกถ่ายไขกระดูก กรณีท่ี donor และ recipient ต่างเพศกนั  
  - การตรวจ Fusion gene BCR/ABL, PML/RARA โดยเทคนิค FISH สามารถ
บอกเปอร์เซ็นตข์องจ านวนเซลลป์กติ และจ านวนเซลลม์ะเร็งท่ีมียนี rearrangement ซ่ึงช่วยแกปั้ญหาใน
บางคร้ังท่ีการวิเคราะห์โครโมโซมโดยวธีิการท า karyotype ไม่ไดผ้ลเน่ืองจากโครโมโซมระยะ 
metaphase มีจ  านวนไม่เพียงพอต่อการวนิิจฉยั หรือคุณภาพของโครโมโซมไม่ดีพอท่ีจะท า karyotype 
หรือ วเิคราะห์ได ้
  - การตรวจหาบริเวณท่ีขาดหายไปบนโครโมโซมท่ีเป็นสาเหตุของกลุ่มอาการ 
DiGeorge syndrome (22q11.2), Prader-Willi syndrome(15q13.3) ,Williams syndrome (7q11.23) , 
Alagille(JAG1) syndrome และ Rubinstein-Taybi syndrome 
  - การตรวจ Down’s syndrome ซ่ึงเกิดจากการเพิ่มจ านวนของแท่งโครโมโซม 
13,18 ,21 (trisomy 13,18,21) ในระยะ interphase โดยเทคนิค FISH ซ่ึงช่วยในการตดัสินใจของแพทยท่ี์
ตอ้งท าการรักษาอยา่งเร่งด่วน  
 
ข้อบ่งช้ีของการวินิจฉัยทางด้าน Molecular Cytogenetics  
  - ผูป่้วยท่ีสงสัยวา่เป็นกลุ่มอาการ Microdeletion syndrome  
  - ผูป่้วยท่ีไม่สามารถอ่านผลการวเิคราะห์โครโมโซมไดอ้ยา่งชดัเจน หรือเพื่อ
หา/ยนืยนั unknown segment of chromosome หรือ marker chromosome 
  - ผูป่้วยท่ีไม่สามารถเตรียมโครโมโซมในระยะ metaphase ได ้ 
  - ผูป่้วยท่ีตอ้งการทราบผลด่วนใน 3-5 วนั  
  -  ผูป่้วยท่ีไดรั้บการรักษาปลูกถ่ายไขกระดูกและแพทยต์อ้งการทราบอตัราส่วน
ของเซลล ์donor/recipient  
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ข้อจ ากดัของการทดสอบ  
  - ไม่สามารถตรวจหาความผดิปกติในหลายๆ รูปแบบจากการทดสอบเพียง 1 
คร้ัง  
  - ส าหรับการทดสอบ Prader-Willi syndrome เทคนิค FISH ไม่สามารถตรวจ
ความผดิปกติท่ีเกิดมาจากสาเหตุ Uniparental disomy ได ้ดงันั้นจึงควรตรวจดว้ยเทคนิคอ่ืนเช่น 
methylation หรือ CA repeat  
 
วธีิการเกบ็ตัวอย่าง 
  ใชว้ธีิเก็บตวัอยา่ง เช่นเดียวกนักบั การเก็บตวัอยา่งเพื่อส่งตรวจโครโมโซมส าหรับแต่
ละ specimen   
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


