
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Prader-Willi Syndrome 

ประวตัิความเป็นมา 

 Prader-Willi Syndrome เป็นโรคท่ีถ่ายทอดทางพนัธุกรรม ถูกคน้พบโดย Heinrich Willi กุมารแพทยช์าว

สวติเซอร์แลนด ์ในปี ค.ศ. 1956 ร่วมกบั Andrea Prader กุมารแพทยผ์ูเ้ช่ียวชาญดา้นต่อมไร้ท่อวทิยา 

 

สาเหตุ 

เกิดจากยนีท่ีต าแหน่ง 15q11-13 บนแขนยาวของโครโมโซมคู่ท่ี 15 ถา้มี การขาดหายไป (deletion) ใน

ต าแหน่งน้ีบนโครโมโซมท่ีไดรั้บมาจากพอ่ จะท าใหเ้กิดโรค Prader-Willi syndrome (PWS) 

 

รูปแสดง การเกิด Deletion ของต าแหน่ง 15q11-13 โครโมโซมท่ีก าหนดวา่เป็น P เป็นโครโมโซมทีไดม้า

จากพอ่ (paternal) และโครโมโซมท่ีก าหนดวา่เป็น M คือโครโมโซมแท่งท่ีไดม้าจากแม่ (maternal) จะเห็นไดว้า่ 

หากมีการขาดหายไปของบริเวณ 15q11-13 ของโครโมโซมแท่งท่ีไดม้าจากพอ่ จะท าใหเ้กิด โรค Prader-Willi 

Syndrome แต่หากเป็นโครโมโซมแท่งท่ีไดม้าจากแม่ จะท าใหเ้กิด โรค Angelman Syndrome แสดงวา่บริเวณ 

15q11-13 เป็นบริเวณท่ีมี genomic imprinting 
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อาการ 

ทารกแรกเกดิจะมกีล้ามเนือ้อ่อนนิ่ม มพีฒันาการด้านกล้ามเนือ้มดัใหญ่ล่าช้าอนัเป็นสาเหตุท าให้เดก็ไม่ค่อยรับประทาน

อาหารในช่วงแรก คุณแม่ทีต่ั้งครรภ์อาจได้รับการรายงานว่ากจิกรรมของทารกในครรภ์ลดลง หัวทารกแรกเกดิและอตัราส่วนเส้น

รอบอกเพิม่ขึน้ bifrontal diameter แคบ รูปร่างของตามลีกัษณะคล้ายอลัมอนด์ ริมฝีปากบนบาง มอืเท้าเลก็ เดก็จะเร่ิมกนิจุ

ในช่วงอายุก่อนวยัเรียนและมกัเป็นโรคอ้วน ตวัเตีย้ เรียนรู้ช้า อาจมปัีญหาทางจติเวช เกดิภาวะฮอร์โมนเพศต า่ (hypogonadism)  

 

รูปแสดงลกัษณะของผู้ทีป่่วยเป็นโรค Prader-Willi 
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การวนิิจฉัยโรค 

ใชว้ธีิ  fluorescence in situ hybridization (FISH) ตรวจสอบ deletions และ  translocation ของ

โครโมโซมคู่ท่ี 15  
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