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ปัจจุบนัการตรวจความผิดปกติของโครโมโซมนบัเป็นการตรวจทางหอ้งปฏิบติัการท่ีช่วยในการวินิจฉยัการพยากรณ์โรค
ช้ีแนะการรักษา ตลอดจนติดตามการรักษาโรคมะเร็งเมด็เลือดขาวได ้ จากการศึกษาท่ีผา่นมาพบวา่การแลกเปล่ียนช้ินส่วน
ของโครโมโซมต่างคู่ (chromosome translocation) เป็นความผิดปกติท่ีพบไดบ่้อยในมะเร็งเมด็เลือดขาวซ่ึงบางชนิดมี
ความสมัพนัธ์อยา่งจ าเพาะกบัแบบแผนการแลกเปล่ียนช้ินส่วนโครโมโซมท่ีเกิดข้ึนอีกดว้ย[1,2]  ตวัอยา่งเช่น ในกลุ่มผูป่้วย
chronic myeloid leukemia (CML)สามารถพบการแลกเปล่ียนช้ินส่วนระหวา่งโครโมโซมคู่ท่ี 9 และ22[t(9;22)(q34;q11.2)]ได้
มากกวา่ร้อยละ90ในผูป่้วย[3]การแลกเปล่ียนช้ินส่วนระหวา่งโครโมโซมคู่ท่ี 8 และ 21 [t(8;21)(q22;q22)] สามารถพบได้
ร้อยละ5ของผูป่้วย acute myeloid leukemia (AML)และพบไดม้ากถึงร้อยละ10ของผูป่้วย AML-M2[4]ซ่ึงการคน้พบ
ความสมัพนัธ์ระหวา่งมะเร็งเมด็เลือดขาวชนิดต่างๆ กบัแบบแผนการแลกเปล่ียนช้ินส่วนโครโมโซมน้ี น ามาสู่การศึกษา
ความผิดปกติระดบัยีนและกลไกการเกิดโรค 

องคก์ารอนามยัโลก (WHO) ไดใ้หค้วามส าคญักบัการตรวจโครโมโซมและน าความผิดปกติของโครโมโซมมาใช้
เป็นขอ้มูลส าคญัในการแยกชนิดมะเร็งเมด็เลือดขาวชนิดเฉียบพลนั (acute leukemia) ตามความผิดปกติของโครโมโซมท่ี
พบไดบ่้อยและเก่ียวขอ้งกบักลไกการเกิดโรค(ตารางท่ี 1) ตวัอยา่งความผิดปกติท่ีส าคญั ไดแ้ก่[4] 

ตารางที่ 1 การจ าแนกมะเร็งเมด็เลือดขาวชนิดเฉียบพลนัท่ีตรวจพบความผิดปกติระดบัโครโมโซมโดยองคก์ารอนามยัโลก[4] 

Acute myeloid leukemia with recurrent genetic abnormalities 
AML with t(8;21)(q22;q22); RUNX1-RUNX1T1 
AML with inv(16)(p13.1q22) or t(16;16)(p13.1;q22); CBFB-MYH11 
APL with t(15;17)(q22;q12); PML-RARA 
AML with t(9;11)(p22;q23); MLLT3-MLL 
AML with t(6;9)(p23;q34); DEK-NUP214 
AML with inv(3)(q21q26.2) or t(3;3)(q21;q26.2); RPN1-EVI1 
AML (megakaryoblastic) with t(1;22)(p13;q13); RBM15-MKL1 
Provisional entity: AML with mutated NPM1 
Provisional entity: AML with mutated CEBPA 

B lymphoblastic leukemia/lymphoma with recurrent genetic abnormalities 
B lymphoblastic leukemia/lymphoma with t(9;22)(q34;q11.2);BCR-ABL1 
B lymphoblastic leukemia/lymphoma with t(v;11q23);MLL rearranged 
B lymphoblastic leukemia/lymphoma with t(12;21)(p13;q22);TEL-AML1 (ETV6-RUNX1) 
B lymphoblastic leukemia/lymphoma with hyperdiploidy 
B lymphoblastic leukemia/lymphoma with hypodiploidy 
B lymphoblastic leukemia/lymphoma with t(5;14)(q31;q32);IL3-IGH 
B lymphoblastic leukemia/lymphoma with t(1;19)(q23;p13.3); E2A-PBX1 (TCF3-PBX1) 



AMLที่พบความผิดปกติโครโมโซมt(8;21)(q22;q22)มียีนท่ีเก่ียวขอ้งคือ RUNX1หรือ AML1ซ่ึงอยู่บนโครโมโซม
คู่ท่ี 8 และ RUNX1T1หรือ ETOซ่ึงอยู่บนโครโมโซมคู่ท่ี 21เม่ือเกิดการแลกเปล่ียนช้ินส่วนโครโมโซม ท าให้เกิดการ
เช่ือมต่อกนัของยีน RUNX1กบั RUNX1T1เกิดเป็นยีนลูกผสม RUNX1-RUNX1T1โปรตีนท่ีถูกสร้างจากยีนลูกผสมน้ีจะ
รบกวนการท างานของ RUNX1 ปกติ ซ่ึงท าหนา้ท่ีเป็นโปรตีนควบคุมการแสดงออกยีนหรือtranscription factor ของยีนท่ี
ส าคญัต่อการเจริญของ myeloid progenitor cellเช่นgranulocyte-macrophage colony-stimulating factor (GM-CSF)[5], 
macrophage colony-stimulating factor (M-CSF) receptor[6]เป็นตน้ส่งผลใหเ้กิดการหยุดชะงกัการเจริญเป็นตวัแก่ของเซลล ์
(cell differentiation) และพฒันาเป็น AML ในท่ีสุด 

Acute promyelocytic leukemia (APL) ที่พบความผิดปกติของโครโมโซม t(15;17)(q22;q12)โดยมียีนท่ี
เก่ียวขอ้งคือ PML(promyelocyticleukemia gene) ซ่ึงอยูบ่นโครโมโซมคู่ท่ี 15 และ RARA(retinoic acid receptor α gene) ซ่ึง
อยูบ่นโครโมโซมคู่ท่ี 17 เม่ือเกิดการแลกเปล่ียนช้ินส่วนโครโมโซม ท าใหเ้กิดเป็นยีนลูกผสม PML-RARA โปรตีนลูกผสม
ท่ีสร้างข้ึนจากยีน PML-RARA น้ีจะรบกวน nuclear steroid hormone receptor ใน retinoic acid (RA)-signaling pathway[7]

ส่งผลใหเ้ซลลเ์กิดการหยดุชะงกัการเจริญเติบโตท่ีระยะ promyelocyte[8]ผูป่้วยท่ีมีความผิดปกติดงักล่าว มกัมีการตอบสนอง
ท่ีดีเม่ือไดรั้บการกระตุน้ดว้ย all-trans retinoic acidโดยเซลลส์ามารถเจริญต่อจากระยะ promyelocyteได้[9]ทั้งน้ี t(15;17) 
พบไดป้ระมาณร้อยละ5-8ของผูป่้วย AML[4] 

B cell-acute lymphoid leukemia (ALL) ที่พบความผิดปกติของโครโมโซม t(9;22)(q34;q11)มียีนท่ีเก่ียวขอ้งคือ 
BCR บนโครโมโซมคู่ท่ี 9 และ ABL บนโครโมโซมคู่ท่ี 22 เม่ือเกิดการแลกเปล่ียนช้ินส่วนโครโมโซม ท าใหเ้กิดเป็น
Philadelphia chromosome (Ph) และมียีนลูกผสม BCR/ABLเกิดข้ึนคลา้ยกบัความผิดปกติท่ีพบใน CMLแต่ต่างกนัท่ีบริเวณ
รอยขาดของยีนทั้งสอง ท าใหเ้กิดยีนลูกผสมท่ีสร้างโปรตีนขนาดต่างกนัเลก็นอ้ย โดยใน B-ALL ส่วนใหญ่ มกัพบโปรตีน
ลกูผสม BCR/ABL ขนาด 190 kDa แต่ใน CML มกัพบโปรตีนลกูผสมขนาด 210 kDaความผิดปกติโครโมโซมดงักล่าวพบ
ไดป้ระมาณร้อยละ25ของผูป่้วย ALL ผูใ้หญ่ และประมาณ ร้อยละ 2-4ของผูป่้วย ALL เดก็[4] 
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