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บทคัดย่อ 

ผลจากการท าคาริโอไทป์ของผู้ป่วยโรค Velocardiofacial และ Prader-Willi  syndromes พบการ
แลกเปลี่ยนชิ้นส่วนระหว่างโครโมโซม Y และ 22 และ ระหวา่งโครโมโซม15 และ 22 และพบการขาดหายของ
ยีน TUPLE1 and SNRPN  จากการตรวจโดยใช้เทคนิค FISH อาจสรุปไดว้่า การแลกเปลี่ยนชิ้นส่วนในผู้ป่วย
ทั้งสองคนนั้นเป็นแบบ unbalanced translocation ดังนั้นจึงแนะน าให้ตรวจทั้งคาริโอไทป์และเทคนิคทาง 
molecular cytogenetic มาประกอบกันในการจ าแนกการการตรวจภายใต้กล้องที่ไม่ชัดเจน และ/หรือที่เกิด
จากแลกเปลี่ยนชิ้นส่วนของโครโมโซมแบบ unbalanced 
 
ABSTRACT 

The rearrangements between chromosome Y and 22, and chromosome 15 and 22 were 
observed by karyotyping of the patients with Velocardiofacial and Prader-Willi syndromes.  The 
deletion of TUPLE1 and SNRPN genes that performed by Fluorescence in situ Hybridization were 
also detected. It can be concluded that the rearrangements were unbalance translocations. 
Therefore, the combination of karyotyping and molecular cytogenetic tests should be 
recommended to identify submicroscopic and/or on the karyotypes caused by unbalanced 
rearrangement.  
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