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        กิจกรรมท่ี กิจกรรมท่ี   44  

        เร่ือง เร่ือง การถ่ายทอดทางพนัธกุรรมการถ่ายทอดทางพนัธกุรรม  
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ดาวน์ซินโดรม   คริดชูาต ์  
เทอรเ์นอร ์ งง  ไม่รู้จกัเลย 
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          ค าสัง่  ใหน้กัเรยีนอา่นบตัรค าสัง่ใหเ้ขา้ใจ แลว้ปฏบิตัใิหค้รบทุกข ัน้ตอน 
    มรีายละเอยีด ดงันี้ 

  1.  ศกึษาบตัรเนื้อหาที ่บตัรเนื้อหาที ่44  เรื่อง เรื่อง ความผดิปกตขิองยนีและโครโมโซมความผดิปกตขิองยนีและโครโมโซม   
  2.  อ่านบตัรกจิกรรมแลว้ท ากจิกรรมที ่4  เรื่อง ความผดิปกตขิองยนีความผดิปกตขิองยนี  
                                        และโครโมโซมและโครโมโซม 
  3.  บนัทกึผลการท ากจิกรรม 

  4.  ตรวจค าตอบจากบตัรเฉลยกจิกรรม/ค าแนะน าเพิม่เตมิจากครูผูส้อน 
  5.  ท าแบบทดสอบระหวา่งเรยีนในบตัรค าถาม 
  6.  ตรวจค าตอบจากบตัรเฉลยบตัรค าถาม 
  7.  นกัเรยีนตอ้งมซีื่อสตัยไ์มดู่เฉลยก่อนท ากจิกรรม 

 
 
 
 
 

 

 

 

 
 

 

 

 

 

บตัรค าสัง่  
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บตัรเน้ือหาท่ี บตัรเน้ือหาท่ี 11  
เรื่อง เรื่อง ความผิดปกติของยีนและโครโมโซมความผิดปกติของยีนและโครโมโซม  

 
  

การกลาย 
       การกลาย (mutation) หรอืการผา่เหล่า เป็นปรากฏการณ์ที่มกีารเปลี่ยนแปลงโครงสร้าง
ของยนี ท าให้มสีมบตัเิปลี่ยนแปลงไปจากเดมิ สามารถเกิดขึ้นเองตามธรรมชาติ แบ่งเ ป็น 2
ลกัษณะ ไดแ้ก่ 
     1. การกลายทีเ่ซลลร์่างกาย จะเกดิกบัยนีในเซลต่างๆ ของร่างกาย การเปลีย่นแปลง  
ในลกัษณะนี้ไม่ถ่ายทอดไปสู่ลกูหลาน เชน่ การเกดิมะเรง็ เนื้องอก เป็นตน้  
        2. การกลายทีเ่ซลล์สบืพนัธุ์ เกดิกบัยนีในเซลล์สบืพนัธุ์ ซึ่งสามารถถ่ายทอดลกัษณะ 
ความผดิปกตดิงักล่าวไปสู่ลูกหลานได้ 
       การกลายนอกจากจะเกดิขึน้เองตามธรรมชาตแิลว้ มนุษยก์เ็ป็นตน้เหตทุ าใหเ้หตุท าให้
เกดิการกลายของสิง่มชีวีติต่างๆ (รวมทัง้ตวัมนุษยเ์องดว้ย) ไม่วา่จะเจตนาหรอืไม่กต็าม เชน่ 
การใชส้ารเคมปีราบศตัรูพชื ท าใหเ้กดิการกลายของแมลง พชืบางชนดิ นกกนิแมลง เป็นตน้ 
       การกลายลว้นมผีลกระทบต่อการด ารงชวีติของมนุษยล์ะสิง่มชีวีติอื่นๆ เชน่ กรณทีีม่ผีล
รุนแรง อาจท าใหไ้ม่มบีุตร ตัง้ครรภ์แลว้แทง้ คลอดก่อนก าหนด มอีวยัวะไมค่รบ หรอืมอีาการ
ผดิปกตมิาแต่ก าเนิด แต่ในบางกรณอีาจท าใหม้คีวามผดิปกตเิลก็น้อย ซึ่งทางการแพทย์
สามารถชว่ยแกไ้ขได ้เชน่ ปากแหวง่เพดานโหว ่มีนิ้วเกนิ เป็นตน้ 
     อย่างไรกต็าม มใิชว่า่การกลายจะมผีลเสยีไปทัง้หมด บางกรณกีม็ผีลดตี่อมนุษยด์ว้ย เชน่ 
ผูท้ี่ป่วยเป็นโรคโลหติจาง (sickle cell anaemia) เซลล์เมด็เลอืดแดงจะถูกท าลายหรอืสลาย
ได้ง่าย จะมคีวามตา้นทานต่อโรคมาลาเรยีสูงมาก เพราะเชือ้มาลาเรยีไม่สามารถเขา้ไปอยู่ใน
เซลลเ์มด็เลอืดแดงของผูป้ว่ยได ้ 
โรคทางพนัธกุรรม  
 โรคทางพนัธุกรรม คอื โรคทีเ่กดิจากความผดิปกตขิองโครโมโซมหรอืความผดิปกตขิอง
ยนี ซึ่งความผดิปกตเิหล่านี้สามารถถ่ายทอดสู่ลูกหลานได ้  

1. ความผดิปกตขิองจ านวนออโตโซม 
  1.1 การเพิม่จ านวนโครโมโซม ตวัอยา่งโรคทีเ่กดิจากการการเพิม่จ านวนโครโซม ไดแ้ก่ 
     - กลุ่มอาการดาวน์ซนิโดรม ( down's syndrome) สาเหตุเกดิจาก โครโมโซมคูท่ี ่
21 เกนิมา 1 โครโมโซม เป็น 3 โครโมโซม เมื่อรวมทัง้โครโมโซมร่างกายและโครโมโซมเพศแล้ว
จะกลายเป็น 47 โครโมโซม อาการของผูป้่วย หางตาชีข้ ึน้ ลิน้จุกปาก ศรีษะแบน ดัง้จมูกแบน  
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ตาห่าง และหางตาชีข้ ึน้บน ใบหูผดิรูป ปากปิดไม่สนทิ นิ้วมอืสัน้ป้อม เสน้ลายมอืขาด ทีเ่ทา้    
มชี่องกวา้งระหว่างนิ้วหวัแม่เท้าและนิ้วที่สอง ลายเท้าผดิปกต ิอาจมหีวัใจพกิารแต่ก าเนิด     
และปญัญาอ่อน ไอควิ 20-150 พบบ่อยในแมท่ีต่ ัง้ครรภ์ตอนอายุมาก 
 

           
 

ภาพแสดง  ผูป้ว่ยกลุ่มอาการดาวน์ซนิโดรมและลกัษณะโครโมโซม คู่ที ่21 เกนิมา 1โครโมโซม 
ทีม่า : สายณัห ์ดอกสะเดา ( 2557, ย่อหน้า 1) 
 
   -  กลุ่มอาการเอ็ดเวิร์ดซินโดรม (Edward's syndrome) สาเหตุเกิดจากความ
ผดิปกต ิของออโทโซมโดยคู่ที่ 18 เกนิมา 1 โครโมโซม ลกัษณะที่ปรากฏจะมลีกัษณะหวัเลก็ 
หน้าผากแบน คางเวา้ หูผดิปกต ิตาเลก็ นิ้วมอืบดิงอ และก าเขา้หากนัแน่น หวัใจพกิาร ปอด
และระบบย่อยอาหารผดิปกต ิมลีกัษณะปญัญาอ่อนร่วมอยู่ดว้ย ผูท้ีป่ว่ยเป็นโรคนี้มกัจะเสยีชวีติ
ก่อนอายุ 1 ขวบ 
 

  
 

ภาพแสดง ผูป้ว่ยกลุ่มอาการเอด็เวริด์ซนิโดรมและลกัษณะโครโมโซมคู่ที ่18 เกนิมา 1 โครโมโซม 
ทีม่า : เอด็เวริด์ซนิโดรม ( 2557, ย่อหน้า 4 ) 
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   -  กลุ่มอาการพาทวัซนิโดรม (Patau's syndrome)  สาเหตุเกดิจากการทีโ่ครโมโซม
คู่ที่ 13 เกนิมา 1 โครโมโซม เดก็จะมีภาวะปญัญาอ่อนและความพกิารที่รุนแรงเกดิขึน้ เช่น 
อวยัวะภายในพกิาร มกัเสยีชวีติตัง้แต่แรกเกดิมอีายุสัน้มาก 
 

 

 

 

 
 

ภาพแสดง ผูป้ว่ยกลุ่มอาการพาทวัซนิโดรมและลกัษณะโครโมโซมคู่ที ่13 เกนิมา 1 โครโมโซม 
ทีม่า : พาทวัซนิโดรม ( 2557, ย่อหน้า 5 ) 
   
  1.2 การขาดหายไปของโครโมโซม ตวัอย่างโรคทีเ่กดิจากการขาดหายไปของโครโมโซม 
ไดแ้ก ่
    - กลุ่มอาการคริดูชาต์ (cri-du-chat syndrome) เกิดจากโครโมโซมคู่ที่ 5 ขาด
หายไปบางส่วน ผูป้่วยมลีกัษณะของศรีษะเลก็กว่าปกต ิปญัญาอ่อน หน้ากลม ใบหูอยู่ต ่ากว่า
ปกต ิตาห่างกนั หางตาชีข้ ึน้ ดัง้จมูกแบน คางเลก็นิ้วมอืสัน้ การเจรญิเตบิโตชา้ เวลาร้องเสยีง
เหมอืนแมว จงึเรยีกชือ่โรคนี้วา่ แคทครายซนิโดรม (Cat cry syndrome)  
 

 
 

ภาพแสดง ลกัษณะโครโมโซมคู่ที ่5 ขายหายไปบางส่วน 
ทีม่า : แคทครายซนิโดรม ( 2557, ย่อหน้า 5 ) 
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 2. ความผดิปกตขิองโครโมโซมเพศ ความผดิปกตขิองโครโมโซมเพศ แบ่งออกเป็น 2 
ลกัษณะ ดงันี้ 
  2.1  การเพิม่จ านวนโครโมโซม ตวัอย่างโรคทีเ่กดิจากการเพิม่จ านวนโครโมโซมเพศ 
เชน่ กลุ่มอาการไคลน์เฟลเตอร ์(Klinefelter's syndrome) กลุ่มอาการดบัเบลิ Y (Double Y  
syndrome) 
     - กลุ่มอาการไคลน์เฟลเตอร์  เป็นความผดิปกตทิี่พบในเพศชาย เกดิจากการมี
โครโมโซม X เกนิมาจากปกต ิเชน่  XXY หรอื XXXY จงึท าใหม้โีครโมโซมในเซลลร์่างกายเป็น 
47 โครโมโซม หรอื 48 โครโมโซม ดงันัน้โครโมโซมจึงเป็นแบบ 44+XXY หรือ 4+XXXY
ลกัษณะของผูป้่วยในเพศชายมลีกัษณะคล้ายเพศหญิง สะโพกพาย หน้าอกโต จะสูงมากกว่า
ชายปกต ิลูกอณัฑะเลก็ ไม่มอีสุจ ิจงึท าใหเ้ป็นหมนั 
      

 
 

ภาพแสดงลกัษณะกลุ่มอาการไคลน์เฟลเตอร์ 
ทีม่า : ไคลน์เฟลเตอร ์ ( 2557, ย่อหน้า 7 ) 
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    - กลุ่มอาการดบัเบลิ Y เป็นความผดิปกตทิีพ่บในเพศชาย เกดิจากมโีครโมโซม Y 
เกนิมาจากปกต ิโครโมโซมเพศจงึเป็นแบบ XYY จงึท าใหโ้ครโมโซมในเซลลร์่างกายเป็น 47 
โครโมโซมเป็นแบบ 44+XYY เรยีกผูป้ว่ยทีเ่ป็นแบบนี้วา่ ซูเปอรเ์มน (Super men) ลกัษณะของ
ผูป้ว่ยในเพศชายจะมรีูปร่างสงูใหญ่กวา่ปกต ิมอีารมณ์รา้ย โมโหง่าย บางรายมจีติใจปกต ิและ
ไม่เป็นหมนั 

 
 
ภาพแสดงลกัษณะผูป้ว่ยกลุ่มอาการดบัเบลิ Y 
ทีม่า : ดบัเบลิ Y ( 2557, ย่อหน้า 8 ) 
 
  2.2  การลดจ านวนโครโมโซม ตวัอย่างโรคทีเ่กดิจากการลดจ านวนโครโมโซมเพศ 
ไดแ้ก่ กลุ่มอาการเทอรเ์นอร ์(Turner's syndrome)  
     - กลุ่มอาการเทอร์เนอร์ (Turner's syndrome) เป็นความผดิปกตทิี่พบในเพศหญิง 
เกดิจากการมโีครโมโซม X ขาดหายไป 1 โครโมโซม ท าให้เหลอืโครโมโซม X เพยีงแท่งเดยีว 
และเหลอืโครโมโซมในเซลล์ร่างกาย 45 โครโมโซมเป็นแบบ 44+XO ผูป้่วยมลีกัษณะ ตวัเตี้ย 
คอมพีงัพดืกางเป็นปีก แนวผมทา้ยทอยอยู่ต ่า หน้าอกกวา้ง หวันมเลก็และอยู่ห่างกนั ใบหูใหญ่
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อยู่ต ่ามรีูปร่างผดิปกต ิแขนคอก รงัไข่ไม่เจรญิ ไม่มปีระจ า เดอืน เป็นหมนัมอีายุยนืยาวเท่าๆ 
กบัคนปกตทิัว่ๆ ไป  

 
 
ภาพแสดงลกัษณะกลุ่มอาการเทอรเ์นอร ์
ทีม่า : เทอรเ์นอร ์( 2557, ย่อหน้า 6 ) 
 
 3.  ความผดิปกตขิองยนี  
  ความผดิปกตขิองยนีทีอ่ยู่บนโครโมโซมเพศนัน้สามารถเกดิไดท้ัง้บนออโตโซมและ
โครโม โซมเพศ ตวัอย่างโรคทีเ่กดิจากความผดิปกตขิองยนี มดีงันี้ 
  1. คนเผอืก เกดิจากยนีทีอ่ยู่บนโครโมโซมร่างกายซึ่งควบคมุการสรา้งเมลานินใต้
ผวิหนงัผดิปกต ิท าใหไ้ม่สามารถสรา้งเมลานนิได ้จงึส่งผลใหเ้สน้ผม ขน ผวิหนงั รวมทัง้ตาด ามี
สขีาว ซึ่งคนเผอืกจะมโีอกาสเป็นโรคมะเรง็ทีผ่วิหนงัไดง้า่ย 
    2. โรคทาลสัซเีมยี (thalassemia) เกดิจากความผดิปกตขิองยนีบนออโตโซมที ่
ท าหน้าทีค่วบคมุการสรา้งเฮโมโกลบนิในเมด็เลอืดแดง ท าใหเ้มด็เลอืดแดงมลีกัษณะผดิปกติ
และแตกสลายง่าย มอีาการซดีเหลอืง ตบัและมา้มโต ร่างกายเจรญิเตบิโตชา้ ตวัเตีย้ และ
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น ้าหนกัน้อย ความผดิปกตทิีก่่อใหเ้กดิโรคธาลสัซเีมยีในผูป้ว่ย เกดิจากยนีธาลสัซเีมยี ซึ่งผูม้ ี
ยนีธาลสัซเีมยีนัน้ มรีูปแบบ ดงันี้ 
             2.1  ผูเ้ป็นพาหะ คอื ผูท้ีม่ยีนีดอ้ยของโรคธาลสัซเีมยีมเีพยีง 1 ยนี จากพอ่หรอืแม่ 
เรยีกวา่ มยีนีธาลสัซเีมยีแฝงอยู ่ซึ่งจะไม่แสดงอาการของโรค ตอ้งตรวจเลอืดโดยวธิพีเิศษจงึ
สามารถทราบไดว้า่เป็นพาหะของโรคนี้ ซึ่งจะมสีุขภาพเหมอืนกบัคนปกตทิัว่ไป จงึไม่จ าเป็น 
ตอ้งท าการรกัษา แต่ควรระวงัเรื่องการมบีุตร ซึ่งถา้คู่ครองมยีนีปกต ิลกูจะเป็นตกตหิรอือาจเป็น
พาหะ แต่ถา้คู่ครองเป็นพาหะเหมอืนกนั ลกูมโีอกาสเป็นธาลสัซเีมยี 1 ใน 4 และถา้คู่ครองเป็น
โรคธาลสัซเีมยี ลูกจะมโีอกาสเป็นโรคธาลสัซเีมยีถงึ 2 ใน 4  
             2.2   ผูป้ว่ย คอื ผูท้ีร่บัยนีของโรคธาลสัซเีมยีมาจากทัง้พอ่และแม่ซึ่งแสดงอาการ
ของโรค และสามารถถ่ายทอดความผดิปกตไิปยงัรุ่นลูกได ้ผูป้ว่ยทีม่อีาการตอ้งระวงัไม่ให้
ร่างกายอ่อนแอหรอืมไีขสู้ง เพราะจะท าใหเ้มด็เลอืดแดงแตกงา่ย ตอ้งรบัประทานอาหารทีช่ว่ย
สรา้งเมด็เลอืดแดง และยาเพิม่เมด็เลอืดทีม่ธีาตเุหลก็ ส าหรบัผูท้ีม่อีาการรนุแรง แพทยจ์ะเป็นผู้
วนิิจฉยัวา่ จะตอ้งท าการรกัษาใหห้ายขาดหรอืไม่ การรกัษาใหข้ายขาดม ี2 วธิ ีคอื การปลูก
ถ่ายไขสนัหลงั ละการปลูกถ่ายเซลลเ์มด็เลอืดแดงจากสายสะดอื 
          3. ตาบอดส ี(color blindness) เป็นโรคทีเ่กดิในเพศชายมากกวา่ในเพศหญงิ 
เนื่องจากยนีทีผ่ดิปกตซิึ่งเป็นยนีดอ้ยอยู่บนโครโมโซมเพศ คอื โครโมโซม X โรคตาบอดสเีกดิ
จากความผดิปกตขิองเซลลร์ูปกรวย (cone cell) บนเรตนิาของนยัน์ตา ซึ่งท าใหก้ารมองเหน็สี
ผดิปกตไิป 
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บตัรกิจกรรมท่ี  1 
เรื่อง ความผิดปกติของโครโมโซมและยีน 

 
 
ตอนท่ี1  เรื่อง ความผดิปกตขิองโครโมโซมร่างกาย 
ค าช้ีแจง ใหน้กัเรยีนสบืคน้ขอ้มูลเกีย่วกบัโรคทีเ่กดิจากความผดิปกตขิองโครโมโซมรา่งกาย 
3 โรค (ไม่ซ ้ากบัเนื้อหา) แลว้บนัทกึขอ้มูลตามทีก่ าหนดให ้ 
 

 1. กลุ่มอาการ                                                                                          
 สาเหตุ                                  
                                   
 อาการของผูป้ว่ย คอื                                 

                                  
                                   
                                  
 2. กลุ่มอาการ                                              
 สาเหตุ                                  
                                        
 อาการของผูป้ว่ย คอื                                 

                                  
                                   
                                  
 3. กลุ่มอาการ                                                            
 สาเหตุ                                  
                                        
 อาการของผูป้ว่ย คอื                                 
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ตอนท่ี 2 เรื่อง ความผดิปกตขิองโครโมโซมเพศ 
ค าช้ีแจง ใหน้กัเรยีนสบืคน้ขอ้มูลเกีย่วกบัโรคทีเ่กดิจากความผดิปกตขิองโครโมโซมเพศ 3 
โรค (ไม่ซ ้ากบัเนื้อหา) แลว้บนัทกึขอ้มูลตามทีก่ าหนดให ้ 
 

 1. กลุ่มอาการ                                                                                          
 สาเหตุ                                  
                                   
 อาการของผูป้ว่ย คอื                                 

                                  
                                   
                                  
 2. กลุ่มอาการ                                              
 สาเหตุ                                  
                                        
 อาการของผูป้ว่ย คอื                                 
                                   
                                  
                                  
 3. กลุ่มอาการ                                                            
 สาเหตุ                                  
                                        
 อาการของผูป้ว่ย คอื                                 
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ตอนท่ี 3 เรื่อง โรคทีเ่กดิจากความผดิปกตขิองยนี 
ค าช้ีแจง ใหน้กัเรยีนสบืคน้ขอ้มูลเกีย่วกบัโรคทีเ่กดิจากความผดิปกตขิองยนี 3 โรค (ไม่ซ ้า
กบัเนื้อหา) แลว้บนัทกึขอ้มูลตามทีก่ าหนดให ้

 

1. กลุ่มอาการ                                                                                          
 สาเหตุ                                  
                                   
 อาการของผูป้ว่ย คอื                                 

                                  
                                   
                                  
 2. กลุ่มอาการ                                              
 สาเหตุ                                  
                                        
 อาการของผูป้ว่ย คอื                                 
                                   
                                  
                                  
 3. กลุ่มอาการ                                                            
 สาเหตุ                                  
                                        
 อาการของผูป้ว่ย คอื                                 
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บตัรเฉลยกิจกรรมท่ี 1 

เรื่อง  ความผิดปกติของโครโมโซมและยีน 
 
 
 
ตอนท่ี 1 เรื่อง ความผดิปกตขิองโครโมโซมร่างกาย 
 

 1. กลุ่มอาการ    กลุม่อาการพาทวัซนิโดรม  (Patau Syndrome)          
  สาเหตุ  เกดิความผดิปกต ิคอื ผูป้ว่ยจะมโีครโมโซม 47 โครโมโซม โดยมโีครโมโซมคู่ที ่

13 เกนิมา 1 โครโมโซม มอีตัราการเกดิประมาณ 1 ต่อ 5,000 ของเดก็แรกเกดิ   
  อาการของผูป้ว่ย คอื    มอีาการปากแหวง่ เพดานโหว ่หหูนวกและมกัมนีิ้วเกนิ อาจตา 

พกิารและผดิปกตทิีห่วัใจ เดก็ทีอ่ยู่ในกลุม่อาการนี้มกัจะเสยีชวีติตัง้แต่แรกเกดิหรอืมอีายุ
สัน้มาก (อายุประมาณ 3 ปี ) และมแีนวโน้มวา่จะพบในแม่ทีอ่ายมุากเชน่เดยีวกบักลุ่ม
อาการดาวน์  

 2. กลุ่มอาการ                                              
  สาเหตุ                                  
                                   
  อาการของผูป้ว่ย คอื                                 

                                  
                               
                               
                                

 3. กลุ่มอาการ                                                            
  สาเหตุ                                  
                                   
  อาการของผูป้ว่ย คอื                                 

                                  
                               
                                                         
(พจิารณาตามค าตอบของนกัเรยีน โดยใหอ้ยู่ในดุลยพนิิจของครูผูส้อน) 
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ตอนท่ี 2 เรื่อง ความผดิปกตขิองโครโมโซมเพศ 

 

 1. กลุ่มอาการ    กลุม่อาการไคลน์เฟลเตอร ์(Klinefelter’s syndrome)    
  สาเหตุ  เนื่องจากมโีครโมโซมผดิปกต ิคอื โครโมโซมเพศแบบ XXY ท าใหม้จี านวน

โครโมโซม 47 โครโมโซม  ซึ่งเกนิกวา่คนปกต ิ1 โครโมโซม (ในบางกรณผีูป้ว่ยทีเ่ป็นโรค
นี้อาจมโีครโมโซมถงึ 48 โครโมโซม เพราะมโีครโมโซมเพศ แบบ XXXY)   

  อาการของผูป้ว่ย คอื    มลีกูอณัฑะเลก็มาก เป็นหมนั แขนยาวขายาว เตา้นมโตผดิปกต ิ
ไม่มคีวามตอ้งการทางเพศ  และสมรรถภาพทางเพศลดน้อยลงมาก    

                                     
 2. กลุ่มอาการ                                              
  2. กลุ่มอาการ                                              
  สาเหตุ                                  
                                   
  อาการของผูป้ว่ย คอื                                 

                                  
                               
                               
                                

 3. กลุ่มอาการ                                                            
  สาเหตุ                                  
                                   
  อาการของผูป้ว่ย คอื                                 

                                  
                               
                                   
                            
(พจิารณาตามค าตอบของนกัเรยีน โดยใหอ้ยู่ในดุลยพนิิจของครูผูส้อน) 
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ตอนท่ี 3 เรื่อง โรคทีเ่กดิจากความผดิปกตขิองยนี 
 

 1. ชือ่โรค    ฟีนิลคโีตนูเรยี (Phenylketonuria) หรอื (Phenylpyruvic oligophrenia)  
  สาเหตุ  เป็นโรคทางพนัธุกรรม ทีเ่กดิจากการถ่ายทอดทางโครโมโซม โดยโครโมโซม

นัน้มคีวามบกพร่องของยนีทีส่รา้ง Phenylalanine hydroxylase ท าใหผู้ป้ว่ยไม่สามารถ
สรา้งเอนไซมน์ี้ได ้จงึไม่สามารถยอ่ยสลายกรดอะมโิน phenylalanine ไปเป็น tyrosine 
เหมอืนคนปกต ิจงึเกดิภาวะ phenylalanine สะสมในเลอืดมากผดิปกต ิและม ี
phenylpyruvic acid     และกรดอนิทรยีอ์ื่นปนในปสัสาวะ รวมทัง้อาการโลหติเป็นพษิ
ดว้ย     
อาการของผูป้ว่ย คอื    มอีาการปญัญาออ่น และไม่สามารถรบัประทานอาหารไดเ้หมอืน
คนทัว่ไป  โดยอาการฟีนิลคโีตนูเรยีนี้ จะพบในคนผวิขาวมากกวา่ และในประเทศไทย
พบไมม่าก          

 2. ชือ่โรค                                            
  สาเหตุ                                
                                    
                                     
  อาการของผูป้ว่ย คอื                                 
                                   
                                        
 3. ชือ่โรค                                          
  สาเหตุ                                    
                                     
                                        
  อาการของผูป้ว่ย คอื                                      
                                  
            
 

(พจิารณาตามค าตอบของนกัเรยีน โดยใหอ้ยู่ในดุลยพนิิจของครูผูส้อน) 
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บตัรค าถาม 
เรื่อง ความผิดปกติของโครโมโซมและยีน 

 

 

ค าช้ีแจง  ใหน้กัเรยีนเลอืกค าตอบทีถู่กทีสุ่ดเพยีงค าตอบเดยีว และกาเครื่องหมายกากบาท (X) 
ลงในกระดาษค าตอบ 
1. การกลายประเภทใดมอีทิธพิลต่อพนัธุกรรม 
  ก. การกลายของเซลลส์บืพนัธุ ์
  ข. การกลายของเซลลร์่างกาย 
  ค. การกลายของเซลลร์่างกายมากกวา่เซลลส์บืพนัธุ ์
        ง. การกลายของเซลลส์บืพนัธุม์ากกวา่เซลลร์่างกาย 
2.  ขอ้ใดคอืความแตกตา่งของกลุ่มอาการครดิูชาตแ์ละกลุ่มอาการดาวน์ 

 

ข้อ กลุ่มอาการคริดชูาต ์ กลุ่มอาการดาวน์ 
ก. เกดิกบัโครโมโซมร่างกาย เกดิกบัโครโมโซมเพศ 
ข. เกดิจากโครโมโซมขาดหายไป เกดิจากการเพิม่ขึน้ของโครโมโซม 
ค. สตปิญัญา สตปิญัญาต ่ากวา่ปกต ิ
ง. มโีครโมโซมเพศเป็น XO มโีครโมโซมเพศเป็น XXY 

3.  ขอ้ใดกล่าวถูกตอ้ง 
  ก.  ความผดิปกตขิองโครโมโซมท าใหพ้นัธุกรรมผดิปกตดิว้ย 
  ข.  ความผดิปกตขิองโครโมโซมไม่ท าใหล้กัษณะทางพนัธกุรรมผดิปกต ิ
  ค.  ความผดิปกตทิางพนัธุกรรมเกดิจากความผดิปกตขิองออโทโซมเท่านัน้ 
  ง.  ความผดิปกตทิางพนัธุกรรมเกดิจากความผดิปกตขิองโครโมโซมเพศอย่างเดยีว 
4. โรคธาลสัซเีมยี คอืโรคทีเ่กีย่วขอ้งกบัขอ้ใด 
   ก. เกลด็เลอืด    
   ข. เมด็เลอืดแดง 
   ค.  เมด็เลอืดขาว     
   ง. การมองเหน็ 
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5. ผูท้ีอ่ยู่ในกลุ่มอาการคดิูซาต ์มลีกัษณะอย่างไร 
  ก. มโีครโมโซมเพศเป็น XXY  
  ข. พบในเดก็ชายมากกวา่เดก็หญงิ                     
  ค.  โครโมโซมคู่ที ่21 เกนิมา 1  โครโมโซม                        
  ง. ส่วนของแขนขา้งสัน้ของโครโมโซมคูท่ี ่5 ขาดหายไป 1 ส่วน 
6. บุคคลในขอ้ใดเป็น Down syndrome   
  ก.  47,XY                        ข. 44 + XXY                    
  ค.  45 + XX                  ง.  ถูกทัง้ ก  และ  ข 
7 .  ขอ้ใดไม่ใช่ความผดิปกตทิีเ่กดิจากการเพิม่จ านวนโครโมโซม 
  ก.  กลุ่มอาการดาวน์       
  ข.  กลุ่มอาการพาทวั    
  ค.  กลุ่มอาการเอด็วารด์   
  ง.  กลุ่มอาการเทอรเ์นอร ์
8 . ขอ้ใดไม่ใช่ความผดิปกตทิีเ่กดิจากโครโมโซมเพศ 
  ก.  กลุ่มอาการพาทวั     
  ข.  กลุ่มอาการเทอรเ์นอร ์  
  ค.  กลุ่มอาการดบัเบลิวาย  
  ง.  กลุ่มอาการไคลน์เฟลเตอร ์
9.  ขอ้ใดเป็นความผดิปกตทิีพ่บเฉพาะเพศหญงิ 
  ก. กลุ่มอาการดาวน์   
  ข. กลุ่มอาการเทอรเ์นอร ์  
  ค. กลุ่มอาการครดิูซาต ์     
  ง. กลุ่มอาการไคลน์เฟลเตอร ์
10. การทีม่ารดามลีูกเมื่ออายมุาก ลูกทีเ่กดิขึน้มคีวามเสีย่งทีจ่ะเกดิความผดิปกตขิอ้ใด 
  ก.  กลุ่มอาการดาวน์     
  ข.  กลุ่มอาการครดิูซาต ์     
  ค.  กลุ่มอาการเทอรเ์นอร ์  
  ง.  กลุ่มอาการไคลน์เฟลเตอร ์
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บตัรเฉลยค าถาม 
เรื่อง ความผิดปกติของโครโมโซมและยีน 

 
 

 

  
 

ข้อ ค าตอบท่ีถกู 
1 ก 
2 ข 
3 ก 
4 ข 
5 ง 
6 ค 
7 ง 
8 ก 
9 ข 
10 ก 
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บตัรภาพ 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ภาพเดก็ปากแหวง่เพดานโหว ่
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ภาพนิ้วมอืเกนิ 
 

 
 

 



215 
 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 
 

 

 

 
 

 

 

 
 

 

 
 

ภาพคนเผอืก 

 
 

ภาพคนผวิเผอืกกบัคนผวิปกต ิ

 
 
ภาพแสดงลกัษณะผวิเผอืก 
ทีม่า : ผวิเผอืก ( 2557, ย่อหน้า 1 ) 
 


