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List for Deletion/duplication Syndrome 

 

ชื่อโรค บริเวณ ขนาด อุบัติการณ ์ ลักษณะอาการของโรค อ้างอิง 

Chromosome 7q 

deletion 

7q 99.2 มีรายงานกว่า 30 

เคส 

มีพัฒนาการล่าช้า พบความบกพรอ่งทางสตปัิญญา มีปัญหาทางพฤตกิรรม และมี
ลักษณะใบหน้าที่ผิดปกต ิ(1) 

252270 

Chromosome 18q 

deletion syndrome 
18q 60.9 1/55,000 รูปร่างเตีย้ มีภาวะปัญญาออ่น ภาวะกล้ามเนื้อตึงตวัต่ำ มอืและเท้ามีลกัษณะ

ผิดปกติ มีความบกพร่องของกะโหลกและโครงใบหน้าเชน่ หัวเลก็ ปากรูปปลาคาร์พ 
ตาลึก หกูางหรือเรยีบกว่าปกติ ศนูย์กลางของใบหน้าจะพัฒนาช้ากว่าตาหน้าผาก
และกรามล่าง ผู้ป่วยบางคนจะอาการอื่นรว่มด้วยเช่น การมองเห็นผิดปกติ หูหนวก 
อวัยวะเพศผดิปกติ โครงสร้างหัวใจบกพร่อง (2) 

601808 

Chromosome 9p 

deletion syndrome 

9p 49.0 มีรายงานกว่า 
100 เคส 

มีพัฒนาการล่าช้า ภาวะกล้ามเนือ้ตึงตวัต่ำ มีลักษณะใบหน้าที่ผิดปกติ มอีาการของ
โรคหัวใจ กระดูกสนัหลังคดงอ และอวยัวะเพศผิดปกติ (3) 

158170 

Chromosome 

14q11-q22 

deletion syndrome 

14q11-

q22 

40.5 ไม่มีข้อมลู หัวเล็ก มีลักษณะใบหน้าที่ผดิปกติ มีการเคลื่อนไหวและการตอบสนองช้า และมี
ภาวะเลีย้งไม่โต (4) 

613457 

Chromosome 1p36 

deletion syndrome 

1p36 28.0 1/5,000 - 

1/10,000 

ความบกพร่องทางสติปัญญา ผู้ป่วยมกัจะไม่พูด หรอืพูดนอ้ยมาก บางคนจะมี
อาการรอ้งอาละวาด ควบคุมอารนย์ตนเองไม่ได้ กัดตวัเอง หรอืมีปัญหาทาง
พฤติกรรมอื่น ผู้ป่วยจะมรีูปร่างสมองผิดปกติ มีอาการชัก ภาวะกล้ามเนื้อตึงตัวต่ำ 
และมีภาวะกลนืลำบาก (5) 

607872 

Chromosome 

6q11-q14 deletion 

syndrome 

6q11-

q14 

27.0 ไม่มีข้อมลู ภาวะกล้ามเนื้อตึงตวัต่ำ รูปร่างเตี้ย กระดูกแขนขามีความผิดปกต ิไส้เลื่อนที่สะดือ 
ทางเดนิปัสสาวะผิดปกติ ตาทั้ง 2 ข้างเฉยีงขึ้น ใบหูต่ำหรอืมีลกัษณะผิดปกติ และ
เพดานปากโค้งสูง (6) 

613544 

Chromosome 

8q12.1-q21.2 

deletion syndrome 

8q12.1-

q21.2 

25.3 ไม่มีข้อมลู มีชื่อโรคว่า bor-duane hydrocephalus contiguous gene syndrome มีภาวะ
เนื้อเยือ่บรเิวณคอไม่พัฒนาทำให้เกิดความผิดปกติของหูและไต พบความผิดปกติ
ของโพรงเบาตา ความผิดปกติในลกูตาหรอืในสมองสวนกลาง ภาวะโพรงสมองคั่งน้ำ 
กล้ามเนื้อทราพีเซียสไม่พฒันา (7) 

600257 

Chromosome Xq21 

deletion syndrome 

Xp21 22.3 ไม่มีข้อมลู โรคตาบอดกลางคืน หูหนวก มีภาวะปัญญาอ่อน พบเฉพาะในเพศชาย (8) 303110 

Chromosome 

1q41-q42 deletion 

syndrome 

1q41-

q42 

22.1 ไม่มีข้อมลู ไม่สามารถกินอาหารได้ปกติในขณะเป็นทารก มีพัฒนาการล่าช้า บางรายอาจเป็น
ใบ้ มีความบกพร่องทางสติปัญญา ผู้ป่วยบางคนจะอาการอืน่รว่มด้วยเช่น ภาวะ
กล้ามเนื้อตึงตัวต่ำ รูปร่างเตี้ย หัวใจผิดปกต ิรูปร่างของสมองผิดปกติ และอวยัวะ
เพศผิดปกติ (9) 

612530 

Chromosome 

6q24-q25 deletion 

syndrome 

6q24-

q25 

22.0 ไม่มีข้อมลู ทารกแรกเกิดมีการไหลเวยีนของเลือดผดิปกติ และหายใจลำบากทำให้เกิดลิน้หัวใจ
รั่ว หัวใจลม้เหลวเรือ้รัง โรคหลอดเลอืดหัวใจเกนิ ผนังกัน้หัวใจห้องบนรัว่ ผู้ป่วยบาง
คนจะอาการอืน่รว่มด้วยเช่น พัฒนาการเคลือ่นไหวและตอบสนองช้า และมีภาวะ
ปัญญาออ่น (10) 

612863 

Dandy-Walker 

syndrome 

3q22-

q24 

19.7 1/10,000 - 
1/30,000 

พัฒนาการของสมองส่วนซีรีเบลลมัผิดปกตทิำให้มีพัฒนาการล่าช้าโดยเฉพาะในสว่น
ที่เกี่ยวกับการเคลือ่นไหวเช่น การคลาน การเดนิ (11) 

220200 

Chromosome 18p 

deletion syndrome 

18p 17.2 มีรายงานกว่า 
120 เคส 

รูปร่างเตีย้ มีภาวะปัญญาออ่น มีความผิดปกติของกะโหลกและใบหน้า (12) 146390 

https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/3765/chromosome-7q-deletion
https://www.omim.org/entry/252270
https://rarediseases.org/rare-diseases/chromosome-18q-syndrome/
https://www.omim.org/entry/601808
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/3773/chromosome-9p-deletion
https://www.omim.org/entry/158170
https://www.malacards.org/card/chromosome_14q11_q22_deletion_syndrome
https://www.omim.org/entry/613457
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/1p36-deletion-syndrome#statistics
https://www.omim.org/entry/607872
https://www.malacards.org/card/chromosome_6q11_q14_deletion_syndrome
https://www.omim.org/entry/613544
https://www.malacards.org/card/chromosome_8q121_q212_deletion_syndrome,%20https:/www.omim.org/entry/600257
https://www.omim.org/entry/600257
https://www.malacards.org/card/choroideremia_deafness_and_mental_retardation
https://www.omim.org/entry/303110
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/3738/chromosome-1q41-q42-deletion-syndrome
https://www.omim.org/entry/612530
https://www.omim.org/entry/612863
https://www.omim.org/entry/612863
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/dandy-walker-malformation#statistics
https://www.omim.org/entry/220200
https://rarediseases.org/rare-diseases/chromosome-18-monosomy-18p/
https://www.omim.org/entry/146390
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ชื่อโรค บริเวณ ขนาด อุบัติการณ ์ ลักษณะอาการของโรค อ้างอิง 

Chromosome 

10q26 deletion 

syndrome 

10q26 16.4 มีรายงานกว่า 
100 เคส 

มีโครงใบหน้าที่เป็นเอกลกัษณ์ ความบกพรอ่งทางสติปัญญา มีปัญหาเกี่ยวกับการ
เจรญิเติบโตของร่างกาย พฒันาการล่าช้า เด็กพูดได้ช้ากว่าปกต ิและจะพูดได้แบบมี
ขีดจำกัด (13) 

609625 

Chromosome 

3pter-p25 deletion 

Syndrome 

3pter-

p25 

16.4 ไม่มีข้อมลู มีพัฒนาการล่าช้า เจริญเติบโตไม่เป็นไปตามปกติ มีความบกพร่องทางสติปัญญา มี
โครงใบหน้าทีเ่ป็นเอกลักษณ์ มีกลุม่อาการออทิสติก หัวเลก็ และมีภาวะกล้ามเนื้อ
ตึงตัวต่ำ (14) 

613792 

Chromosome 

2p12-p11.2 
deletion syndrome 

2p12-

p11.2 

15.5 ไม่มีข้อมลู มีพัฒนาการล่าช้า พัฒนาทกัษะการพูดล่าชา้ มีท้ายทอยนนูชัด หน้าผากสูง หน้า
ยาว ตาทั้ง 2 ข้างเฉยีงขึน้ หกูางใหญ่ มีชอ่งห่างระหว่างนิว้ มกีารตอบสนองที่เรว็
กว่าปกต ิมีภาวะปัสสาวะไหลยอ้นกลับจากกระเพาะปัสสาวะขึ้นสู่ทอ่ไตหรือไต (15) 

613564 

Chromosome 

5q14.3 deletion 

syndrome 

5q14.3 15.4 มีรายงานกว่า 20 

เคส 

มีภาวะกล้ามเนื้อตึงตัวต่ำอย่างรุนแรง พัฒนาการล่าช้า โรคลมชกั ปัญหาทางทักษะ
ในการเรยีนรู้ และทกัษะด้านภาษา เคลือ่นไหวผิดปกติ โครงใบหน้าผิดปกติ และ
สมองผิดปกติ (16) 

613881 

Chromosome 

13q14 deletion 

syndrome 

13q14 15.2 ไม่มีข้อมลู พัฒนาการล่าช้า มีความบกพรอ่งทางสติปัญญา มีความเสีย่งเป็นมะเร็งจอประสาท
ตาสูง รูปโครงหน้าผิดปกติ น้ำหนักตัวตอนคลอดสูงกว่าปกต ิหัวโต อาจพบเนื้องอก
ในสมอง ตับโต ไส้เลือ่น ภาวะทองแดง (17) 

612884 

Chromosome 

10q22.3-q23.2 
deletion syndrome 

10q22.3-
q23.2 

15.0 ไม่มีข้อมลู โครงใบหน้าผิดปกติ หัวโต หน้าผากกว้าง กระบอกแคบหรอืกระบอกตาห่าง ตาลึก 
หูต่ำ ดั้งจมกูแบน ไม่มีรอยหยกัขอบปาก เพดานปากโหว่ สมองส่วนซีรีเบลลัมและ
หัวใจมีรูปร่างผิดปกติ พฒันาการในการเคลือ่นไหวและตอบสนองล่าช้า และมี
ปัญหาทางพฤตกิรรม (18) 

612242 

Levy-Shanske 

syndrome 

15q26-
qter 

13.4 มีรายงาน 4 เคส โครงใบหน้าผิดปกติเชน่ หูต่ำ กระบอกตาห่าง หัวตาห่าง ตาทั้ง 2 ข้างเฉยีงขึน้ 
ใบหน้าไม่สมมาตร จมกูกว้าง คางโหนกเว้า (19) 

614846 

Chromosome 

15q26-qter 

deletion syndrome 

15q26-
qter 

13.4 ไม่มีข้อมลู นิ้วสั้นกุด ไมม่ีนิ้วกลาง รูปร่างเตี้ย คางเลก็จากการทีข่ากรรไกรไม่เจรญิ ใบหน้าเป็น
รูปสามเหลีย่ม ตาเหล่ มีภาวะหนังตาตก มรีูรั่วที่ผนังกัน้หัวใจ โรคหัวใจพกิาร ภาวะ
ทารกในครรภ์เจรญิเติบโตช้า เท้าปุก ภาวะทองแดง รทูอ่ปัสสาวะเปิดต่ำ อวัยวะ
เพศไม่เจริญ หัวเล็ก มีภาวะปัญญาอ่อน และพัฒนาการช้า (20) 

612626 

Chromosome 

6pter-p24 deletion 

syndrome 

6pter-

p24 

13.4 มีรายงาน 74 

เคส 

มีความผิดปกติที่สมอง กระดกู และหัวใจ (21) 612582 

Split-hand/foot 

malformation 5 

2q31 13.3 มีรายงาน 48 

เคส 

มีลักษณะมือห่าง เท้าห่าง อาจจะเกิดนิ้วติดกัน หรือมีมือ/เท้าแหว่ง กระดกูบริเวณ
มือและเท้าสามารถผลิตเม็ดเลือดไดน้้อยหรอืไม่สามารถผลิตได้เลย ผู้ป่วยบางคนจะ
อาการอืน่ร่วมด้วยเชน่ มภีาวะปัญญาออ่น มีความผิดปกติของกะโหลก ผิวหนัง 
บริเวณใบหน้า ชอ่งปาก และข้อตอ่ขากรรไกร (22) 

606708 

Chromosome 

Xq27.3-q28 
duplication 

syndrome 

Xq27.3-
q28 

13.2 <1/1,000,000 รูปร่างเตีย้ ภาวะฮอร์โมนเพศชายต่ำ มีพัฒนาการล่าช้า โครงใบหน้าผิดปกติ (23) 300869 

Holoprosencephaly 

6 

2q37.1-
q37.3 

13.1 ไม่มีข้อมลู โครงใบหน้าผิดปกติ พบความบกพรอ่งทางระบบประสาท และอาการอื่นๆ (24) 605934 

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/10q26-deletion-syndrome
https://www.omim.org/entry/609625
https://www.malacards.org/card/chromosome_3pter_p25_deletion_syndrome
https://www.omim.org/entry/613792
https://www.omim.org/entry/613564
https://www.omim.org/entry/613564
https://www.rarechromo.org/media/information/Chromosome%20%205/5q14.3%20deletions%20FTNW.pdf
https://www.omim.org/entry/613881
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=GB&Expert=1587
https://www.omim.org/entry/612884
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=276413
https://www.omim.org/entry/612242
https://www.omim.org/entry/614846
https://www.omim.org/entry/614846
https://www.malacards.org/card/chromosome_15q26_qter_deletion_syndrome
https://www.omim.org/entry/612626
https://journals.lww.com/md-journal/fulltext/2020/02210/prenatal_diagnosis_of_6pter_p24_deletion_syndrome.58.aspx
https://www.omim.org/entry/612582
https://www.omim.org/entry/606708
https://www.omim.org/entry/606708
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=261483
https://www.omim.org/entry/300869
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4131946/
https://www.omim.org/entry/605934
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ชื่อโรค บริเวณ ขนาด อุบัติการณ ์ ลักษณะอาการของโรค อ้างอิง 

Chromosome Xp21 
deletion syndrome 

Xp21 12.7 <1/1,000,000 ขาดเอนไซฒ์ glycerol kinase ทำให้เกิดมกีารสร้างฮอร์โมนจากต่อมหมวกไต
ผิดปกติ ความบกพรอ่งทางสติปัญญา และมีโอกาสเปน็โรคกล้ามเนือ้เสือ่มดเูชน 
(25) 

300679 

Cri du Chat 

syndrome 

5p 12.5 1/50,000 เด็กทารกจะรอ้งเหมอืนกับแมวซึ่งเป็นลกัษณะที่สำคัญของโรคนี้ ปัญหาเกิดจาก
ความผิดปกตขิองกลอ่งเสยีงและระบบประสาท ผู้ป่วยบางคนจะอาการอื่นร่วมด้วย
เช่นปัญหาในการกนิอาหาร ประสทิธิภาพการทํางานของสมองต่ำ เป็นใบ้ หัวเลก็ 
กรามพฒันาไม่สมบูรณ์ กระบอกตาแยกห่างออกจากกนั (26) 

123450 

WAGRO syndrome 11p13-
p12 

12.5 1/500,000 ผู้ป่วย WAGR syndrome มโีอกาส 60% ที่จะเป็นมะเร็งไต โรคไรม้่านตา ต้อ
กระจก ต้อหิน ตาแกว่ง ภาวะปัสสาวะไหลย้อนจากกระเพาะปัสสาวะไปทีท่่อไตและ
ไต และความบกพรอ่งทางสติปัญญา (27) 

612469 

Chromosome 4q21 
deletion syndrome 

4q21 11.7 <1/1,000,000 โครงใบหน้าผิดปกติ ทารกเจริญเติบโตช้า ภาวะบกพรอ่งทางสติปัญญา เป็นใบ้ (28) 613509 

Yuan-Harel-Lupski 

syndrome 

17p12-
p11.2 

11.5 มีรายงานกว่า 20 

เคส 

ภาวะกล้ามเนื้อตึงตวัต่ำ พัฒนาการล่าช้า ทกัษะทางการพูด ภาษา และการ
เคลื่อนไหวล่าช้า มีปัญหาในการนอนหลับเนื่องจากมีภาวะหยุดหายใจขณะหลับ 
โครงใบหน้าผิดปกติเชน่ หางตาเฉียงลง หนา้รูปสามเหลีย่ม ตาเหล่ (29) 

616652 

Cat-Eye syndrome 22q11 11.2 1/100,000 - 
9/100,000 

ม่านตามชี่องโหว่ มีความผิดปกตทิี่หู ทวารหนัก หัวใจ ไต และพบความบกพร่อง
ทางสติปัญญา (30) 

115470 

Jacobsen 

syndrome 

11q23 10.8 1/100,000 พัฒนาการในการพดูและการเคลื่อนไหวล่าช้า มีภาวะสมองเสื่อม ความสามารถใน
การเรยีนรู้ต่ำ มีพฤติกรรมย้ำคดิย้ำทำ วอกแวกง่าย ผู้ป่วยส่วนใหญ่จะมีอาการสมาธิ
สั้น บางรายอาจจะมีกลุม่อาการออทิสตกิ (31) 

147791 

DiGeorge 

syndrome 2 

10p14-
p13 

10.7 ไม่มีข้อมลู พบความผิดปกตขิองโครงสร้างร่างกายเช่นหัวใจผิดปกติ เพดานโหว่ โครงใบหน้า
ผิดปกติ ตอ่มไทมัสผิดปกต ิเพดานปากโหว ่ภาวะแคลเซียมในเลอืดต่ำ และไทรอยด์
เป็นพิษ (32) 

601362 

Langer-Giedion 

syndrome 

8q24.11-
q24.13 

9.6 <1/1,000,000 มีความบกพร่องในการเรียนรู ้รูปร่างเตีย้ โครงใบหน้ามีละกษณะพเิศษ หัวเลก็ 
โครงสร้างกระดกูผิดปกต ิมีผมเล็นเล็ก หกูางผิดปกติ คิ้วห่าง ตาลึก จมกูหนา ริม
ฝีปากด้านบนยาวและแคบ มีฟันไม่ครบ (33) 

150230 

Chromosome 

2p16.1-p15 
deletion syndrome 

2p16.1-
p15 

9.1 ไม่มีข้อมลู หัวเถกิ ตาห่าง ตามองโกเลยี ตาทั้ง 2 ข้างเฉียงขึน้ ตาปรือ ปกีมกูกว้าง คางหด ร่อง
ริมฝีปากบนแบน ปากลก็ มีเพดานปากสูงและแคบ ตาบอด หัวเลก็ รูปร่างเตีย้ 
ทางเดนิปัสสาวะและอวัยวะสืบพันธุ์ผิดปกต ิและมีปัญหาทางพฤติกรรม (34) 

612513 

Chromosome 

4q32.1-q32.2 
triplication 

syndrome 

4q32.1-
q32.2 

8.9 มีรายงาน 3 เคส การเคลื่อนไหวมีพัฒนาการล่าช้า มีภาวะปญัญาออ่น หัวโต หน้ายาว กระดกูโหนก
แก้มไมม่ีไขกระดกู ปีกจมกูกว้าง หางตาเฉียงลง หูเล็กและต่ำ (35) 

613603 

Chromosome 

16p12.2-p11.2 
deletion syndrome 

16p12.2-
p11.2 

8.7 ไม่มีข้อมลู หน้าแบน หางตาเฉยีงลง หูต่ำและมรีูปร่างผิดปกติ ตามรีูปร่างผดิปกติ ชอ่งปากโหว่ 
โรคหัวใจพกิาร หูตดิเชือ้เชือ้ได้ง่ายและความเสี่ยงหูหนวก รูปร่างเตีย้ มอืและเท้า
ผิดปกติ ทางอาหารยาก มีภาวะกล้ามเนื้อตงึตัวต่ำ มีพัฒนาการล่าช้า (36) 

613604 

Chromosome 

Xp11.23-p11.22 
duplication 

syndrome 

Xp11.23-
p11.22 

8.4 <1/1,000,000 พบความบกพรอ่งทางสติปัญญาและการพูด มีอาการชกั ฝ่าเท้าราบผิดปกติหรือโก่ง
งอมากผิดปกต ินิ้วก้อยเอยีง นิว้ติดกัน (37) 

300801 

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=261476
https://www.omim.org/entry/300679
https://en.wikipedia.org/wiki/Cri_du_chat_syndrome#Signs_and_symptoms
https://www.omim.org/entry/123450
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/wagr-syndrome#statistics
https://www.omim.org/entry/612469
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=238750
https://www.omim.org/entry/613509
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/yuan-harel-lupski-syndrome#statistics
https://www.omim.org/entry/616652
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=195
https://www.omim.org/entry/115470
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/jacobsen-syndrome#statistics
https://www.omim.org/entry/147791
https://www.cytocell.com/probes/110-digeorge-ii-10p14
https://www.omim.org/entry/601362
https://en.wikipedia.org/wiki/Langer%E2%80%93Giedion_syndrome#Diagnosis
https://www.omim.org/entry/150230
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/13391/2p15p161-microdeletion-syndrome
https://www.omim.org/entry/612513
https://www.omim.org/entry/613603
https://www.omim.org/entry/613603
https://www.omim.org/entry/613604
https://www.omim.org/entry/613604
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/12766/microduplication-xp1122-p1123-syndrome
https://www.omim.org/entry/300801
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Chromosome 

2q31.1 duplication 

syndrome 

2q31.1 8.3 ไม่มีข้อมลู รูปร่างเตีย้ แขนสั้นผิดปกติ ประสาทตาผดิปกติ นิว้กลางและนิ้วนางติดกนั (38) 613681 

Chromosome 

2q33.1 deletion 

syndrome 

2q33.1 8.3 ไม่มีข้อมลู มีความบกพร่องทางสติปัญญาอย่างรุนแรง พัฒนาการล่าช้า พดูได้ช้า มีปัญหาใน
การกิน มีภาวะเลี้ยงไม่โต มภีาวะกล้ามเนือ้ตึงตัวต่ำ ผอม ผมบาง ฟันมีความผิดปกติ 
มีเพดานปากที่สงูกว่าปกติ หน้าผากสูงและกว้าง หางตาเฉยีงลง ปีกจมกูกว้าง ปลาย
จมูกงอย มอีาการโรคสมาธิสัน้ ย้ำคิดย้ำทำ ไม่ชอบให้ถูกเนื้อต้องตวั (39) 

612313 

Chromosome Xq28 
deletion syndrome 

Xq28 8.2 ไม่มีข้อมลู มีภาวะปัญญาออ่น ไมม่ีพัฒนาการของการเคลื่อนไหว โครงใบหน้าผิดปกติ หูหนวก 
มีภาวะกล้ามเนื้อบิดเกร็ง โรคทางประสาทที่ทำให้เกิดความล่าช้าในการตอบสนอง 
(40) 

300845 

Chromosome 

22q11.2 
duplication 

syndrome 

22q11.2 8.0 มีรายงานกว่า 60 

เคส 

มีพัฒนาการล่าช้า มีความบกพร่องทางสติปัญญา ร่างกายเจรญิเติบโตช้าทำให้
รูปร่างเตีย้ และมีภาวะกล้ามเนื้อตึงตัวต่ำ (41) 

608363 

Chromosome 16p 

deletion syndrome 

16pter-

p13.3 

7.9 ไม่มีข้อมลู มีพัฒนาการล่าช้า มีความบกพร่องทางสติปัญญา มีปญัหาทางพฤติกรรม และโครง
ใบหน้าผิดปกติ (42) 

141750 

Chromosome 

16p13.3 deletion 

syndrome 

16p13.3 7.9 ไม่มีข้อมลู ภาวะเลีย้งไม่โต กล้ามเนือ้ตึงตัวต่ำ รูปร่างเตี้ย หัวเล็ก โครงใบหน้ามเีอกลกัษณ์
พิเศษ มีความบกพรอ่งทางสติปัญญา อวยัวะภายในเช่น หัวใจ ไต มีความผิดปกติ 
และติดเชื้อได้ง่าย (43) 

600273 

Chromosome 

16p11.2-p12.2 
microduplication 

syndrome 

16p11.2-
p12.2 

7.8 <1/1,000,000 มีพัฒนาการล่าช้า พูดได้ช้า มีความบกพร่องทางสติปัญญา มอีาการในกลุ่มออทิสตกิ 
ย้ำคิดย้ำทำ มีปัญหาทางพฤติกรรม  โครงใบหน้าผิดปกติ หนา้เป็นรูปสามเหลีย่ม ตา
ลึก ปีกจมกูกวา้ง หางตาแคบและเฉียงขึ้น กระบอกตาห่าง มีความผิดปกตทิี่มอืและ
นิ้ว รูปร่างเตีย้ หัวเล็ก ผอม (44) 

#96 

Chromosome 5q12 
deletion syndrome 

5q12 7.8 ไม่มีข้อมลู ทารกโตช้าหลังคลอด มีความบกพรอ่งทางสติปัญญา โรคลมชกั โรคสมาธิสั้น และ
ตาผิดปกติ (45) 

615668 

Chromosome 

1p32-p31 deletion 

syndrome 

1p32-
p31 

7.6 มีรายงาน 7 เคส หัวโต มีภาวะโพรงสมองคั่งน้ำ การฝ่อหายไปของสมองส่วนคอร์ปัส คาโลซัม 
พัฒนาการล่าช้า ระบบปัสสาวะมีความผิดปกติ ปัสสาวะไหลย้อนจากกระเพาะ
ปัสสาวะไปยังทอ่ไตและไต โครงใบหน้าผิดปกติ โรคจอตาเสือ่มมีสารสี ไส้เลือ่น
บริเวณขาหนีบ ภาวะทองแดง นิ้วเกนิ ขอ้สะโพกเสื่อม และทารกผวิลายเหมือน
ร่างแห (46) 

613735 

Chromosome 1p31 
duplication 

syndrome 

1p31 7.6 ไม่มีข้อมลู พบความบกพรอ่งของผนังหน้าทอ้ง (กล้ามเนื้อ fascia และผิวหนัง) ในแนวกลางตัว 
ทำให้อวยัวะในช่องท้องเคลื่อนออกมาทางฐานของสายสะดือ และมีไส้เลื่อน (47) 

164750 

Chromosome 

16q22 deletion 

syndrome 

16q22 7.4 ไม่มีข้อมลู ทารกตอนคลอดจะตวัเลก็ หัวเล็กกว่าปกติ กระดูกนิ้วไม่เจรญิ กระดกูบรเิวณอก
แคบ การเคลื่อนไหวช้าผิดปกติ มีลกัษณะดัง้จมูกแบน จมกูเลก็และเชิดขึน้ หลาย
รายมอีาการหายใจ หางตาเฉยีงขึน้ หัวตาพบั ติ่งหูใหญ่ ปลายจมูกกว้าง คางแหลม 
(48) 

614541 

https://www.omim.org/entry/613681
https://www.omim.org/entry/613681
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=251028
https://www.omim.org/entry/612313
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/conditions/C3806634/
https://www.omim.org/entry/300845
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/22q112-duplication#statistics
https://www.omim.org/entry/608363
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/10853/chromosome-16p-deletion
https://www.omim.org/entry/141750
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/10754/chromosome-16p133-deletion-syndrome
https://www.omim.org/entry/600273
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=261204
https://decipher.sanger.ac.uk/syndrome/96#overview
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5465700/
https://www.omim.org/entry/615668
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1028455911001379
https://www.omim.org/entry/613735
https://www.omim.org/entry/164750
https://www.omim.org/entry/164750
https://www.omim.org/entry/614541
https://www.omim.org/entry/614541
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Frias syndrome 14q22.1-
q22.3 

7.2 ไม่มีข้อมลู สภาพไร้ลูกตาแต่กำเนิดหรือตอ้กระจกลกูตาเล็ก นัยน์ตาเล็ก ตาปรือ กระบอกตา
ห่าง ตาโปน พบความผิดปกตขิองตอ่มใต้สมองทำให้การเจริญเติบโตผิดปกต ินิ้วเกนิ 
นิ้วสั้น ฝ่าเท้าโก่งงอมากผิดปกติ กล้ามเนือ้อ่อนแรง ความบกพรอ่งทางสติปัญญา
และการเคลือ่นไหว ใบหน้าไม่สมมาตร คางหดสั้น เพดานปากสูง รูปร่างหูผดิปกติ 
ทางเดนิปัสสาวะและอวัยวะสืบพันธุ์ผิดปกต ิหูหนวก (49) 

609640 

Chromosome 

15q11-q13 
duplication 

syndrome 

15q11-
q13 

6.7 ไม่มีข้อมลู มีความบกพร่องทางสติปัญญา มีปญัหาทางพฤติกรรม มีอาการชัก หูหนวก (50) 608636 

CHDM 6q27 6.6 ไม่มีข้อมลู พบเนื้องอกกระดกูชนิดที่หายากที่พัฒนาตามแนวกระดกูสันหลังหรือที่ฐานของ
กะโหลก ผู้ป่วยจะมีอาการเจริญเติบโตช้า กระดกูผิดปกติ และอาจเกิดการกระจาย
ของมะเร็งได้ (51) 

215400 

Chromosome 

15q14 deletion 

syndrome 

15q14 6.5 <1/1,000,000 พัฒนาการล่าช้า รูปร่างเตี้ย และลกัษณะใบหน้าผิดปกติ (52) 616898 

Chromosome 

17q12 duplication 

syndrome 

17q12 6.3 ไม่มีข้อมลู มีความบกพร่องทางสติปัญญา พัฒนาการลา่ช้า มีปัญหาทางพฤตกิรรม และการ
มองเห็น (53) 

614526 

Chromosome 

17q12 deletion 

syndrome 

17q12 6.3 ไม่มีข้อมลู มีปัญหาเกีย่วกับการเจริญหรือหน้าทีข่องไตและระบบปัสสาวะ ทำให้เกิดไตวายก่อน
คลอด  ผู้ป่วยบางคนจะอาการอืน่ร่วมด้วยเช่น พัฒนาการล่าช้าโดยเฉพาะการพดู
และทกัษะด้านภาษา มีความบกพร่องทางสติปัญญา มีปญัหาทางพฤติกรรมและ
ทางจิต (54) 

614527 

Chromosome 3q29 
duplication 

syndrome 

3q29 5.7 มีรายงานน้อย
กว่า 30 เคส 

มีภาวะปัญญาออ่น หวัเลก็ หน้ากลม จมกูใหญ่ หางตาสั้นและเฉียงลง มรีอยฝ่ามอื
เยอะผิดปกติ และฝ่าเท้าราบผิดปกติ (55) 

611936 

Chromosome 3q29 
deletion syndrome 

3q29 5.7 มีรายงาน 75 

เคส 

มีพัฒนาการล่าช้าโดยเฉพาะการพูด ความบกพร่องทางสติปัญญา มีความเสี่ยงที่จะ
พบปัญกาทางพฤติกรรมและทางจิต อาจมอีาการออทิสติก ขี้กังวล โรคอารมณ์
แปรปรวนสองขั้ว (โรคไบโพลาร์) โรคจิตเภท (56) 

609425 

Chromosome 

8q22.1 duplication 

syndrome 

8q22.1 5.7 ไม่มีข้อมลู มีอาการงอเกร็งของขอ้ตอ่นิ้ว เคลือ่นไหวลำบาก มือเท้าสั้น เจ็บขอ้เรือ้รัง รูปรา่งเตีย้ 
กระดูกงอกยาวกว่าปกติ พบการอดัตัวของกระดูสันหลัง ภาวะทีม่ีการหนาและ
แข็งตัวขึ้นของผิวหนัง และมีโรคหนังตาตกแต่เกิด (57) 

151200 

Chromosome 

8q22.1 deletion 

syndrome 

8q22.1 5.7 <1/1,000,000 โรคหนังตาตกแต่เกิด รูปแบบการขึ้นของผมผิดปกติ คิว้โก่งงอ จมกูกวา้งและแบน 
รูปร่างหูผิดปกต ิ(58) 

608156 

Prader-

Will/Angelman 

syndrome 

15q11.2 5.7 1/10,000 - 
1/30,000 

ทารกแรกเกิดจะมีลกัษะกล้ามเนือ่ออ่นแรง กินอาหารลำบาก เจริญเติบโตช้า วัยเดก็
จะหิวตลอดเวลาทำให้เป็นโรคอ้วนและโรคเบาหวาน ผู้ป่วยบางคนจะอาการอื่นร่วม
ด้วยเช่นพบความบกพรอ่งทางสติปัญญา มปัีญหาทางพฤตกิรรม หน้าผากแคบ มอื
เท้าเลก็ รูปร่างเตี้ย ผมและผิวหนังมีสีออ่น ไม่สามารถมีลูกได้ (59) 

176270 

/ 

105830 

https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/2384/frias-syndrome
https://www.omim.org/entry/609640
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/15q11-q13-duplication-syndrome#statistics
https://www.omim.org/entry/608636
https://www.omim.org/entry/215400
https://www.omim.org/entry/215400
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=261190
https://www.omim.org/entry/616898
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/13296/17q12-duplication
https://www.omim.org/entry/614526
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/17q12-deletion-syndrome#statistics
https://www.omim.org/entry/614527
https://www.omim.org/entry/611936
https://www.omim.org/entry/611936
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/3q29-microdeletion-syndrome#statistics
https://www.omim.org/entry/609425
https://omim.org/entry/151200
https://omim.org/entry/151200
https://www.omim.org/entry/608156
https://www.omim.org/entry/608156
https://en.wikipedia.org/wiki/Prader%E2%80%93Willi_syndrome
https://www.omim.org/entry/176270
https://www.omim.org/entry/105830
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ชื่อโรค บริเวณ ขนาด อุบัติการณ ์ ลักษณะอาการของโรค อ้างอิง 

Holoprosencephaly 

1 

21q22.3 5.5 1/8,000 อาการหลักของโรคนี้คอืสมองส่วนหน้าไมแ่ยกตวัออกจากกัน เพือ่พัฒนาไปเป็นซีก
สมองทั้งสองข้าง หรอืแยกออกจากกันไม่สมบูรณ์ ทำให้สมองใหญแ่ทนทีจ่ะเป็นสอง
ซึกกลับรวมตัวเข้าดว้ยกัน ทำให้เกิดภาวะรจูมูกด้านหลังตนั จอตาดอ้ยพัฒนา ฟนั
ขึ้นผิดปกติ หัวเลก็ รูปร่างเตี้ย และมีปัญหาทางการเรียนรู้ (60) 

236100 

WAGR syndrome 11p13 5.4 1/500,000 - 
1/1,000,000 

ผู้ป่วยจะพฒันาโรคมะเร็งไตในเดก็ ตาบอดสี ระบบปัสสาวะและระบบสืบพันธุ์
ผิดปกติ มีภาวะปัญญาออ่น และอาจพบเนือ้งอกรังไข่ (61) 

194072 

Chromosome 

7q11.23 deletion 

syndrome 

7q11.23 5.3 ไม่มีข้อมลู โรคลมชกั มีปัญหาทางการเรยีนรู้ ความบกพร่องทางสติปัญญา และปัญหาทางจิต
เภท (62) 

613729 

Chromosome 

7q11.23 
duplication 

syndrome 

7q11.23 5.3 ไม่มีข้อมลู ผู้ป่วยโรคนี้จะมีปัญหาด้านพัฒนาการในหลายระบบของร่างกาย อาการที่พบได้
บ่อยคือ พูดได้ช้า กะโหลกศีรษะและหน้าผดิปกติจากความพกิารแตก่ำเนิด กลุ่มโรค
ที่มีความผิดปกตขิองหัวใจ ไส้เลื่อนกระบังลม ภาวะทองแดง (63) 

609757 

Potocki-Shaffer 

syndrome 

11p11.2 5.3 มีรายงานน้อย
กว่า 100 เคส 

มีภาวะกระดกูงอกจากกระดูกยาวหลายๆแห่งพร้อมกัน กระหมอ่มหน้าและ
กระหม่อมข้างใหญ่ผิดปกติ ภาวะบกพรอ่งทางสติปัญญา และมีความพกิารบน
ใบหน้าและกะโหลก (64) 

601224 

CDH 15q26.1 5.2 1/2,500 - 
1/4,000 

เป็นโรคที่มอีาการรนุแรงและมีความเสีย่งสงูมากโรคหนึ่ง มีอัตราการเสยีชวีิตสูง 
เป็นโรคที่เกิดจากความผิดปกติของการสร้าง กะบังลมที่ไม่สมบูรณ์ในครรภ์มารดา 
ทำให้กะบังลมมีรูโหว่เกิดขึน้  เป็นผลให้อวยัวะภายในชอ่งท้องเคลื่อนขึ้นไปในชอ่ง
ปอด กดเบียด และรบกวนการเจรญิเติบโตของปอดข้างนัน้ ปอดไม่สามารถพัฒนา
ได้เท่าเดก็ปกตสิ่งผลให้ทารกที่เกิดมามีอาการหายใจลำบาก หอบเขียว หรอืในรายที่
มีอาการรนุแรงมากจะหยุดหายใจตั้งแต่เกิดมา (65) 

142340 

Chromosome 

Xq22.3 telomeric 

deletion syndrome 

Xq22.3 5.0 ไม่มีข้อมลู โรคไตอกัเสบเรื้อรังรว่มกับหูตึง มีภาวะปัญญาออ่น ศนูยก์ลางของใบหน้าจะพัฒนา
ช้ากว่าตาหน้าผากและกรามล่าง และเซลลเ์ม็ดเลือดแดงมีรูปร่างผดิปกติ (66) 

300194 

Wolf-Hirschhorn 

syndrome 

4p16.3 4.5 1/95,000 หัวเล็ก คางเลก็ แสกหน้าโดนเด่น กระบอกตาห่าง หูผิดปกติ มตีิ่งเนื้อข้างหู มีภาวะ
โตช้า ความบกพรอ่งทางสติปัญญา ภาวะกล้ามเนือ้ตึงตวัต่ำ มอีาการชกั และความ
พิการของหัวใจ (67) 

194190 

Chromosome 

17q21.31 
duplication 

syndrome 

17q21.31 4.0 1/1,000,000 - 
9/1,000,000 

การเคลื่อนไหวมีพัฒนาการล่าช้า เข้าสังคมไม่ได้ มีปัญหาทางการสือ่สาร มีกลุม
อาการออทิสติก (68) 

613533 

Chromosome 

Xp11.3 deletion 

syndrome 

Xp11.3 4.0 ไม่มีข้อมลู มีภาวะปัญญาออ่น โรคจดุสีบนจอประสาทตา ผู้ป่วยบางรายมีหวัเลก็ (69) 300578 

Chromosome 

3q13.31 deletion 

syndrome 

3q13.31 3.8 ไม่มีข้อมลู พัฒนาการล่าช้า มีใบหน้าเป็นเอกลกัษณ์ เพศชายจะมีรูปร่างอวยัวะเพศผิดปกติ 
(70) 

615433 

https://www.omim.org/entry/236100
https://www.omim.org/entry/236100
https://en.wikipedia.org/wiki/WAGR_syndrome#Disease_mechanism
https://www.omim.org/entry/194072
https://www.omim.org/entry/613729
https://www.omim.org/entry/613729
https://www.omim.org/entry/609757
https://www.omim.org/entry/609757
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=GB&Expert=52022
https://www.omim.org/entry/601224
https://www.omim.org/entry/142340?search=142340&highlight=142340
https://www.omim.org/entry/142340?search=142340&highlight=142340
https://www.omim.org/entry/300194
https://www.omim.org/entry/300194
https://en.wikipedia.org/wiki/Wolf%E2%80%93Hirschhorn_syndrome
https://www.omim.org/entry/194190
https://www.omim.org/entry/613533
https://www.omim.org/entry/613533
https://www.omim.org/entry/300578
https://www.omim.org/entry/300578
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/conditions/C3809490/
https://www.omim.org/entry/615433
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ชื่อโรค บริเวณ ขนาด อุบัติการณ ์ ลักษณะอาการของโรค อ้างอิง 

Chromosome 

8p23.1 deletion 

syndrome 

8p23.1 3.7 มีรายงานกว่า 50 

เคส 

ร่างกายเจริญเติบโตช้ากว่าปกติทัง้กอ่นและหลังคลอด น้ำหนักตัวแรกคลอดน้อย มี
ความบกพร่องทางสติปัญญา พัฒนาการเคลื่อนไหวช้า พูดได้ไม่ปกติ มอีาการชกั 
ปัญหาทางพฤตกิรรม สมาธิสัน้ หัวเลก็ หน้าผากสูงและแคบ ปีกจมกูกว้าง หัวตาพับ 
เพดานปากสูง คอสัน้ และมรีูปร่างหูผิดปกติ (71) 

#39 

Chromosome 

8p23.1 duplication 

syndrome 

8p23.1 3.7 1/64,000 พูดได้ช้า มีพัฒนาการล่าช้า หน้าผากยื่น คิ้วโก่งงอ และพบโรคหัวใจพกิารแตก่ำเนิด 
(72) 

#85 

Chromosome 

12q14 
microdeletion 

syndrome 

12q14 3.6 <1/1,000,000 ร่างกายเจริญเติบโตช้าตั้งแตก่่อนคลอด รูปร่างเตีย้ น้ำหนักไมข่ึ้น อาจจะมีปญัหากนิ
ลำบาก พัฒนาการล่าช้า และพบความบกพร่องทางสติปัญญา (73) 

#76 

Chromosome 

17q23.1-q23.2 
deletion syndrome 

17q23.1-
q23.2 

3.5 <1/1,000,000 มีพัฒนาการล่าช้า หัวเลก็ รูปร่างเตี้ย พบความผิดปกตขิองหัวใจ มอื เท้า แขน ขามี
รูปร่างผิดปกติ พูดได้ช้า พบโรคหลอดเลือดหัวใจเกนิ และผนังกัน้หัวใจรัว่ (74) 

613355 

Potocki-Lupski 

syndrome 

17p11.2 2.4 1/20,000 พบความผิดปกตทิางโครงสร้างร่างกาย ความบกพรอ่งทางสติปัญญา อาการที่พบ
มากคือกลุ่มอาการออทิสตกิ ผู้ป่วยบางคนจะอาการอืน่รว่มดว้ยเช่น ภาวะกล้ามเนือ้
ตึงตัวต่ำ ภาวะหยุดหายใจขณะหลับ โครงสร้างของหลอดเลือดและหัวใจผดิปกติ 
เข้าสังคมไม่ได้ มีปญัหาด้านการเรยีนรู้ โรคสมาธิสั้น ย้ำคิดย้ำทำ ฟันมีโครงสร้าง
ผิดปกติ รูปร่างเตีย้ และมีภาวะเลีย้งไม่โต (75) 

610883 

Smith-Magenis 

syndrome 

17p11.2 3.4 1/25,000 โครงหน้ากว้างและเหลีย่ม ตาลึก แก้มใหญ่ กรามเดน่ชัด จมูกแบน  มีอาการงว่ง
ตลอดเวลาระหว่างวัน แตจ่ะนอนไม่หลับในตอนกลางคืนและมีอาการหลับ ๆ ตื่น ๆ 
เนื่องจากมีความผดิปกตขิองเมลาโทนนิต่อนาฬกิาชีวภาพ ผู้ป่วยบางรายอาจมี
อาการอืน่ร่วมด้วยเชน่ มีปัญหาทางพฤติกรรม ทำร้ายตนเอง รูปร่างเตีย้ กระดกูสัน
หลังมีรูปร่างผิดปกติ (76) 

182290 

Chromosome 

17p13.3 
duplication 

syndrome 

17p13.3 3.3 <1/1,000,000 พบความผิดปกตทิี่สมอง หัวเล็ก พบการฝอ่หายไปของสมองส่วนคอร์ปัส คาโลซัม 
สมองส่วนซีรเีบลลัมฝ่อ มีพัฒนาการล่าช้า ความบกพร่องทางสติปัญญา โรคสมาธิ
ส้ัน (77) 

613215 

Chromosome 

17p13.3 deletion 

syndrome 

17p13.3 3.3 <1/1,000,000 ร่างกายเจริญเติบโตช้าผดิปกตทิั้งกอ่นและหลังคลอด มีพัฒนาการล่าช้า ความ
บกพร่องทางสติปัญญา หัวโค โครงใบหน้าผดิปกติ หน้าผากยื่น กระบอกตาห่าง รมิ
ฝีปากหนา โครงสร้างสมองผิดปกติ (78) 

247200 

Chromosome 

19q13.11 deletion 

syndrome 

19q13.11 3.1 <1/1,000,000 ร่างกายเจริญเติบโตช้าผดิปกตทิั้งกอ่นและหลังคลอด รูปร่างผอม วยัทารกจะกิน
ลำบาก หัวเลก็ มีความบกพรอ่งทางสติปัญญา พูดได้ช้า รเูปิดปลายท่อปัสสาวะต่ำ 
โรคสังขท์อง (79) 

617219 

Chromosome 2q35 
duplication 

syndrome 

2q35 22 ไม่มีข้อมลู นิ้วติดกันแบบเป็นร่างแหหรอืพังผืด (80) 185900 

Chromosome 

15q25 deletion 

syndrome 

15q25 10 ไม่มีข้อมลู พบความบกพรอ่งทางสติปัญญา มีพัฒนาการล่าช้า รา่งกายเจริญเติบโตได้ช้ากว่า
ปกติ โรคเลือดจาง โครงสร้างร่างกายผิดปกติ (81) 

614294 

https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/3769/chromosome-8p231-deletion
https://decipher.sanger.ac.uk/syndrome/39#overview
https://en.wikipedia.org/wiki/8p23.1_duplication_syndrome
https://decipher.sanger.ac.uk/syndrome/85#overview
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/13390/12q14-microdeletion-syndrome
https://decipher.sanger.ac.uk/syndrome/76#overview
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/10936/17q231q232-microdeletion-syndrome
https://www.omim.org/entry/613355
https://en.wikipedia.org/wiki/Potocki%E2%80%93Lupski_syndrome
https://www.omim.org/entry/610883
https://en.wikipedia.org/wiki/Smith%E2%80%93Magenis_syndrome#Signs_and_symptoms
https://www.omim.org/entry/182290
https://www.omim.org/entry/613215
https://www.omim.org/entry/613215
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=261257
https://www.omim.org/entry/247200
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=217346
https://www.omim.org/entry/617219
https://www.omim.org/entry/185900
https://www.omim.org/entry/185900
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/10990/chromosome-15q252-microdeletion
https://www.omim.org/entry/614294
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Chromosome 

22q11.2 deletion 

syndrome 

22q11.2 8.0 1/4,000 พบความผิดปกตขิองหัวใจตั้งแตเ่กิด ติดเชือ้ได้ง่ายเนือ่งจากระบบภูมิคุ้มกันบกพร่อง 
โครงใบหน้าเป็นเอกลกัษณ์ มีพัฒนาการล่าช้า พูดได้ช้า มีความบกพร่องทาง
สติปัญญา และความสามารถในการเรยีนรู้ (82) 

611867 

DiGeorge 

syndrome 

22q11.21 2.4 1/4,000 ปัญหาหัวใจพิการแตก่ำเนิด โครงใบหน้าเปน็เอกลกัษณ์ ติดเชื้อได้ง่าย มีพฒันาการ
ล่าช้า เพดานปากโหว ่ผู้ป่วยบางรายอาจมีอาการอื่นร่วมดว้ยเช่น โรคไต หูหนวก 
และโรคภูมิคุ้มกันทำลายตัวเอง (83) 

188400 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

https://ghr.nlm.nih.gov/condition/22q112-deletion-syndrome#statistics
https://www.omim.org/entry/611867
https://en.wikipedia.org/wiki/DiGeorge_syndrome
https://www.omim.org/entry/188400
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Chromosome Aneuploidies  

 

 

 

โครโมโซม ชื่อ ลักษณะทารกในครรภ ์ อาการที่พบ 

1 ไม่มีข้อมลู   

2 ไม่มีข้อมลู   

3 ไม่มีข้อมลู   

4 ไม่มีข้อมลู   

5 ไม่มีข้อมลู   

6 ไม่มีข้อมลู   

7 ไม่มีข้อมลู   

8 ไม่มีข้อมลู แท้งบุตร (84)  

9 ไม่มีข้อมลู แท้งบุตร (85)  

10 ไม่มีข้อมลู   

11 ไม่มีข้อมลู   

12 ไม่มีข้อมลู   

13 Patau's syndrome สมองส่วนหน้าไมแ่ยกตัวออกจากกัน ศรีษะเล็ก ปากแหว่งเพดานโหว่ ตน้คอ
หนา ไตและระบบท่อปัสสาวะผิดปกต ิหัวใจผิดปกติ ไมม่ีกระดกูแขน นิว้เกิน 
(86) 

ทารกส่วนใหญ่เสยีชีวิตหลงัคลอดใน 1 
สปัดาห ์(87) 

14 ไม่มีข้อมลู   

15 ไม่มีข้อมลู   

16 ไม่มีข้อมลู แท้งบุตรในไตรมาสแรกของการตั้งครรภ์ (88)  

17 ไม่มีข้อมลู   

18 Edwards 

syndrome 

สมองส่วนคอร์ปัสคาโลซัมฝอ่หายไป ไขสันหลังโป่งออกตามชอ่งโหวก่ระดกูสัน
หลัง ปากแหว่งเพดานโหว่ คางเลก็หรอืขากรรไกรล่างไม่เจริญ แขนสัน้ นิว้มือ
งอเกร็ง เท้าปุก ไส้เลือ่นกระบังลม ไตและหวัใจผิดปกติ (86) 

ศีรษะเล็ก กรามเลก็ ก ามือแน่น นิว้ซอ้นกนั 
พบความบกพรอ่งทางสติปัญญาขัน้รุนแรง 
ทารกส่วนใหญ่เสยีชีวิตหลงัคลอดภายใน 1 ปี 
(89) 

19 ไม่มีข้อมลู   

20 ไม่มีข้อมลู   

21 Down's syndrome โพรงสมองขยายตัว กระดูกจมกูเลก็หรือไมม่ี ต้นคอหนา หลอดเลอืดแดง
ผิดปกติ พบจุดขาวในหัวใจ ไตบวม กระดูกแขนหรือกระดูกตน้ขาสัน้ (90) 

มีลกัษณะใบหนา้ท่ีเฉพาะ ทารกส่วนใหญม่ี
ภาวะปัญญาอ่อน และพบความผิดปกตขิอง
รา่งกายอื่น ๆ เช่น หวัใจพิการ (91) 

22 ไม่มีข้อมลู แท้งบุตรในไตรมาสแรกของการตั้งครรภ์ (92)  

 

 

 

 

 

https://en.wikipedia.org/wiki/Trisomy_8
http://www.smj.org.sg/sites/default/files/5207/5207cr4.pdf
https://europepmc.org/article/med/25593701
https://casereports.bmj.com/content/2012/bcr-06-2011-4381
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/B9780323445481001534
https://europepmc.org/article/med/25593701
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/trisomy-18
https://obgyn.onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1002/uog.12364
https://pediatrics.aappublications.org/content/128/2/393
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3569106/
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อ้างอิง 
1. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/3765/chromosome-7q-deletion 

2. https://rarediseases.org/rare-diseases/chromosome-18q-syndrome/ 

3. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/3773/chromosome-9p-deletion 

4. https://www.malacards.org/card/chromosome_14q11_q22_deletion_syndrome 

5. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/1p36-deletion-syndrome#statistics 

6. https://www.malacards.org/card/chromosome_6q11_q14_deletion_syndrome 

7. https://www.malacards.org/card/chromosome_8q121_q212_deletion_syndrome, https://www.omim.org/entry/600257 

8. https://www.malacards.org/card/choroideremia_deafness_and_mental_retardation 

9. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/3738/chromosome-1q41-q42-deletion-syndrome 

10. https://www.omim.org/entry/612863 

11. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/dandy-walker-malformation#statistics 

12. https://rarediseases.org/rare-diseases/chromosome-18-monosomy-18p/ 

13. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/10q26-deletion-syndrome 

14. https://www.malacards.org/card/chromosome_3pter_p25_deletion_syndrome 

15. https://www.omim.org/entry/613564 

16. https://www.rarechromo.org/media/information/Chromosome%20%205/5q14.3%20deletions%20FTNW.pdf 

17. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=GB&Expert=1587 

18. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=276413 

19. https://www.omim.org/entry/614846 

20. https://www.malacards.org/card/chromosome_15q26_qter_deletion_syndrome 

21. https://journals.lww.com/md-journal/fulltext/2020/02210/prenatal_diagnosis_of_6pter_p24_deletion_syndrome.58.aspx 

22. https://www.omim.org/entry/606708 

23. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=261483 

24. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4131946/ 

25. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=261476 

26. https://en.wikipedia.org/wiki/Cri_du_chat_syndrome#Signs_and_symptoms 

27. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/wagr-syndrome#statistics 

28. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=238750 

29. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/yuan-harel-lupski-syndrome#statistics 

30. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=195 

31. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/jacobsen-syndrome#statistics 

32. https://www.cytocell.com/probes/110-digeorge-ii-10p14 

33. https://en.wikipedia.org/wiki/Langer%E2%80%93Giedion_syndrome#Diagnosis 

34. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/13391/2p15p161-microdeletion-syndrome 

35. https://www.omim.org/entry/613603 

36. https://www.omim.org/entry/613604 

37. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/12766/microduplication-xp1122-p1123-syndrome 

38. https://www.omim.org/entry/613681 

39. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=251028 

40. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/conditions/C3806634/ 

41. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/22q112-duplication#statistics 

42. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/10853/chromosome-16p-deletion 

43. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/10754/chromosome-16p133-deletion-syndrome 

44. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=261204 

45. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5465700/ 

46. https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1028455911001379 

47. https://www.omim.org/entry/164750 

48. https://www.omim.org/entry/614541 

49. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/2384/frias-syndrome 



11 

50. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/15q11-q13-duplication-syndrome#statistics 

51. https://www.omim.org/entry/215400 

52. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=EN&Expert=261190 

53. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/13296/17q12-duplication 

54. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/17q12-deletion-syndrome#statistics 

55. https://www.omim.org/entry/611936 

56. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/3q29-microdeletion-syndrome#statistics 

57. https://omim.org/entry/151200 

58. https://www.omim.org/entry/608156 

59. https://en.wikipedia.org/wiki/Prader%E2%80%93Willi_syndrome 

60. https://www.omim.org/entry/236100 

61. https://en.wikipedia.org/wiki/WAGR_syndrome#Disease_mechanism 

62. https://www.omim.org/entry/613729 

63. https://www.omim.org/entry/609757 

64. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=GB&Expert=52022 

65. https://www.omim.org/entry/142340?search=142340&highlight=142340 

66. https://www.omim.org/entry/300194 

67. https://en.wikipedia.org/wiki/Wolf%E2%80%93Hirschhorn_syndrome 

68. https://www.omim.org/entry/613533 

69. https://www.omim.org/entry/300578 

70. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/conditions/C3809490/ 

71. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/3769/chromosome-8p231-deletion 

72. https://en.wikipedia.org/wiki/8p23.1_duplication_syndrome 

73. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/13390/12q14-microdeletion-syndrome 

74. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/10936/17q231q232-microdeletion-syndrome 

75. https://en.wikipedia.org/wiki/Potocki%E2%80%93Lupski_syndrome 

76. https://en.wikipedia.org/wiki/Smith%E2%80%93Magenis_syndrome#Signs_and_symptoms 

77. https://www.omim.org/entry/613215 

78. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=261257 

79. https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=217346 

80. https://www.omim.org/entry/185900 

81. https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/10990/chromosome-15q252-microdeletion 

82. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/22q112-deletion-syndrome#statistics 

83. https://en.wikipedia.org/wiki/DiGeorge_syndrome 

84. https://en.wikipedia.org/wiki/Trisomy_8 

85. http://www.smj.org.sg/sites/default/files/5207/5207cr4.pdf 

86. https://europepmc.org/article/med/25593701 

87. https://casereports.bmj.com/content/2012/bcr-06-2011-4381 

88. https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/B9780323445481001534 

89. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/trisomy-18 

90. https://obgyn.onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1002/uog.12364 

91. https://pediatrics.aappublications.org/content/128/2/393 

92. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3569106/ 
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