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Myelodysplastic syndrome (MDS) เป็นกลุ่มโรคเกิดจากความผิดปกติของ hematopoietic stem cell ท่ีมี

การสร้างเม็ดเลือดแบบ ineffective hematopoiesis  ท าให้เกิด bone marrow dysplasia และ peripheral  

cytopenia โดยกลุ่มโรค MDS มีโอกาสหรือความเส่ียงท่ีจะเป็นมะเร็งเม็ดเลือดชนิด acute myeloid leukemia (AML)  

ได้แตกต่างกัน ขึ้นกับปัจจัยต่างๆ ได้แก่เปอร์เซ็นต์ blast ในไขกระดูก  ความผิดปกติของโครโมโซม ความผิดปกติของยีน 

และจ านวนของ lineage ท่ีมี cytopenia ได้แก่ single, bi-cytopenia และ pancytopenia   จึงมีการน าปัจจัยเหล่านี้

มาใช้ในการประเมินความเส่ียงในการด าเนินของโรคไปเป็น AML ตามระบบ International Prognostic Scoring 

System (IPSS) 

ความผิดปกติของโครโมโซมในผู้ป่วย MDS พบได้มากกว่า 50% โดยความผิดปกติท่ีพบได้บ่อย (recurring 

cytogenetic abnormalities) ได้แก่  +8, -7 or del(7q), -5 or del(5q), del(20q), -Y, i(17p) or t(17p), -13 or 

del(13q), del(11q), del(12p) or t(12p), del(9q), idic(X)(q13), t(11;16)(q23;p13.3), t(3;21)(q26.2;q22.1), 

t(1;3)(P36.3;q21.2), t(2;11)(p21;q23), inv(3)(q21q26.2) และ t(6;9)(p23;q34) และยังพบความผิดปกติของ

โครโมโซมท่ีพบน้อย (rare  cytogenetic  abnormalities) อีกหลายร้อยชนิดในผู้ป่วย MDS ซึ่งยังมีข้อมูลจ ากัดในการ

ใช้ประเมินความเส่ียงหรือพยากรณ์โรค  

ความผิดปกติของโครโมโซมในผู้ป่วย MDS ท่ีใช้ในการพยากรณ์โรค แบ่งเป็น 3 กลุ่มได้แก่ กลุ่มท่ีมีพยากรณ์โรค 

good, intermediate และ poor ดังแสดงในตารางท่ี 1 
 

ตารางท่ี 1  แสดงความผิดปกติของโครโมโซมและการพยากรณ์โรค   
Prognostic factor Subgroup Cytogenetic Abnormalities 

Good Normal karyotype 
-Y as sole abnormality 
del(5q) as sole abnormality 
del(5q) as sole abnormality 

Intermediate +8 and others 
Poor Complex karyotype (> 3 abnormalities) 

Chromosome 7 abnormalities 
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ตัวอย่างความผิดปกติของโครโมโซมและความส าคัญทางคลินิก 
1. Del(5q);  deletion  แขนยาวของโครโมโซมคู่ท่ี 5  

 Del(5q)  เป็นความผิดปกติของโครโมโซมท่ีพบบ่อยท่ีสุดใน MDS (มากกว่า 15%)  ผู้ป่วยท่ีมีความผิดปกติชนิด
นี้มีลักษณะทางคลินิกท่ีหลากหลายแบ่งได้เป็น 2 กลุ่มใหญ่ๆ ตามลักษณะทางคลินิกพยาธิวิทยา และการตอบสนองต่อ
การรักษา การพยากรณ์โรค ได้แก่    1) MDS ท่ีเป็นหลังจากได้รับการรักษาด้วยยาเคมีบ าบัดชนิด cytotoxic เช่น  
alkylating agent และ/หรือรังสีรักษา มักพบ del(5q) ร่วมกับความผิดปกติของโครโมโซมอื่น และ TP53 mutation  
MDS กลุ่มนี้มีโอกาสด าเนินโรคเป็น AML สูง (30-45%)  มี overall survival ส้ัน (6-17 เดือน ขึ้นกับจ านวนและความ
รุนแรงของความผิดปกติอื่นๆ)  และการตอบสนองต่อการรักษาน้อยกว่า (complete remission ประมาณ 3%)  กลุ่มท่ีมี 
del(5q) อย่างเดียว    2)  MDS ท่ีมี del(5q)  อย่างเดียว  กลุ่มนี้จะมีพยากรณ์โรคดีกว่า และมีโอกาสด าเนินโรคเป็น 
AML ต่ า (5-16%)  มีการตอบสนองต่อการรักษามากกว่า (complete remission ประมาณ 67%) 

2. Monosomy 7, del(7q);  deletion  แขนยาวของโครโมโซมคู่ท่ี 7  
       ความผิดปกติของโครโมโซมคู่ท่ี 7 พบได้ประมาณ 10% ในผู้ป่วย de novo MDS  และมากกว่า 50% ใน
ผู้ป่วย therapy-related MDS ความผิดปกติชนิดนี้มีความสัมพันธ์กับพยากรณ์โรคท่ีไม่ดี และมี overall survival ต่ า  

3. Trisomy 8 
       Trisomy 8 พบได้ประมาณ 5% ของผู้ป่วย MDS และมีความสัมพันธ์กับพยากรณ์โรคระดับ intermediate มี 
overall survival เฉล่ีย 23 เดือน   มีหลักฐานการตรวจพบ Trisomy 8  ใน myeloid progenitor cell  ของผู้ป่วย 
MDS  และแทบจะไม่พบใน CD 34 positive stem cell  จึงมีการตั้งสมมติฐานว่าการเกิดความผิดปกตินี้อยู่ในช่วงท้าย
ของพยาธิก าเนิดของ MDS   นอกจากนี้ยังพบว่า Trisomy 8  MDS  cell  มี anti-apoptotic protein ในปริมาณสูง 
และมีความเกี่ยวข้องกับ auto immune pathophysiology  

4. Sex chromosome abnormalities (-Y, -X) 
การขาดหายไปของโครโมโซม Y ในเพศชายและโครโมโซม X หนึ่งแท่งในเพศหญิงพบในผู้สูงอายุท่ีไม่มีความ

ผิดปกติ โดยพบว่ามีความเกี่ยวข้องกับ aging phenomenon อย่างไรก็ตามยังพบว่ามีความสัมพันธ์กับมะเรง็เม็ดเลือด
ด้วย  

การขาดหายไปของโครโมโซม Y มีความสัมพันธ์กับ myeloid disorders  และผู้ท่ีพบ –Y มีโอกาสด าเนินโรค
เป็น MDS ประมาณ 3.8 เท่าของผู้ท่ีมีโครโมโซมปกติ  ผู้ป่วย MDS ท่ีมี -Y มีความสัมพันธ์กับพยากรณ์โรคท่ีดีมาก (very 
good prognostic factor)  

 การขาดหายไปของโครโมโซม X  ใน MDS พบได้น้อย คือพบ  –X  อย่างเดียวประมาณ 0.2-0.3%  และ –X  
ร่วมกับความผิดปกติของโครโมโซมอื่น มากกว่า 1.5% ของผู้ป่วย MDS    ผู้ป่วย MDS ท่ีมี -X มีความสัมพันธ์กับ
พยากรณ์โรคระดับปานกลาง (intermediate prognostic factor)  อย่างไรก็ตามผู้ป่วย Turner syndrome (45, XO) 
ไม่มีความเส่ียงต่อการเกิด MDS เพิ่มขึ้นเมื่อเทียบกับประชากรปกติ 
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5. 3q- abnormalities 

ความผิดปกติของแขนยาวโครโมโซมคู่ท่ี  3 เช่น  deletion, translocation และ inversion พบได้น้อยมากใน 

MDS  และมีความสัมพันธ์กับพยากรณ์โรคไม่ดี มี overall survival (OS)  โดยมีค่าเฉล่ีย OS 20 เดือน 

6. Trisomy 13, del(13q) 



Trisomy 13 พบได้ไม่บ่อยในผู้ป่วย MDS (ประมาณ 0.2%) แต่พบได้บ่อยกว่าในผู้ป่วย AML (1-2%) Trisomy 13 

มักพบใน advanced MDS with excess blast และมีภาวะ pancytopenia ระดับปานกลางหรือรุนแรง 

      del(13q) เป็นความผิดปกติท่ีพบในมะเร็งเม็ดเลือดท้ังใน lymphoid และ  myeloid disorders  รวมทั้งใน

ผู้ป่วย MDS โดยพบประมาณ 2% ของ MDS และมีความสัมพันธ์กับ therapy–related MDS และ poor outcome  

7. Trisomy 21, monosomy 21 

 ผู้ป่วย  Down’s syndrome (Trisomy 21) มีความเส่ียงสูงกว่าประชากรปกติต่อการเกิด AML และ ALL และ

พบได้ไม่บ่อยใน MDS (0.3-0.8%)  MDS ท่ีพบ trisomy 21 มักพบ absolute neutrophil count ต่ า ภาวะโลหิตจาง

เล็กน้อย และเกล็ดเลือดต่ า และมีความสัมพันธ์กับพยากรณ์โรคระดับปานกลาง บางรายงานวจัิยพบความสัมพันธ์กับ

พยากรณ์โรคไม่ดี   Monosomy 21 พบได้นอ้ยมากใน MDS โดยพบ monosomy 21 ประมาณ 0.2% และพบ 

monosomy 21 ร่วมกับความผิดปกติอื่นประมาณ 0.5%  ความสัมพันธ์กับการพยากรณ์โรคยังมีข้อมูลจ ากัด  แต่มี

รายงานวิจัยพบความสัมพันธ์กับพยากรณ์โรคไม่ดี 

8. Isochromosome 17q 

 เป็นความผิดปกติท่ีพบประมาณ 1% ของผู้ป่วย  MDS และมีความสัมพันธ์กับพยากรณ์โรคระดับปานกลาง

ผู้ป่วย MDS ท่ีมีความผิดปกตินี้มีลักษณะทางคลินิกเฉพาะคือ มี profound anemia, neutrophil with Pelger–Huet  

anomaly และ  hyperplastic bone marrow ท่ีมี micromegakaryocyte เด่น 

9. Del(20q), del(12p), del(11q) 

 Del(20q)  และ del(12p)    จัดอยู่ในกลุ่มท่ีมีพยากรณ์โรคดี โดย MDS ท่ีมี del(20q)  มี overall survival 

เฉล่ีย 5-6 ปี และ MDS ท่ีมี del(12p)  มี overall survival เฉล่ีย 6-9 ปี ส่วน del(11q) มีพยากรณ์โรคปานกลาง 

กลุ่มโรค MDS มีความหลากหลายของความผิดปกติ ซึ่งอาจเกิดจากพยาธิก าเนิดท่ีแตกต่างกัน ความก้าวหน้า

ทางเทคโนโลยีท าให้มีความเข้าใจพยาธิก าเนิดในระดับเซลล์และระดับโมเลกุลมากขึ้น ปัจจุบันพบ MDS บาง subgroups 

มีความสัมพันธ์กับความผิดปกติของโครโมโซมท่ีจ าเพาะ และการรักษาท่ีจ าเพาะ ความรู้ระดับเซลล์และระดับโมเลกุลจะ

น าไปสู่พยาธิก าเนิดโรค และการรักษาแบบมุ่งเป้า (targeted therapy) ซึ่งจะท าให้มีประสิทธิภาพในการรักษาดีขึ้น ลด

ผลข้างเคียงจากการรักษาด้วยยาเคมีบ าบัด และน าไปสู่คุณภาพชีวิตท่ีดีขึ้นต่อไป 
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