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บทคัดย่อ  

  

 จีนเอ็กโทดิสเพลซิน (อีดีเอ) เป็นจีนท่ีทราบกนัดีว่ามีบทบาทในการพฒันาของอวยัวะท่ี
เจริญมาจากเน้ือเยือ่เอก็โทเดิร์ม เช่น ผม ฟัน และต่อมเหง่ือ ความผดิปกติของเน้ือเยื่อเอ็กโทเดิร์มท่ีมี
สาเหตุจากการกลายพนัธ์ุของจีนน้ีนั้นก่อให้เกิดความผิดปกติร่วมกนัของภาวะผมนอ้ย ขนนอ้ย ฟัน
หาย และต่อมเหง่ือน้อย (กลุ่มอาการไฮโปไฮโดรติก เอ็กโทเดิร์มมอล ดิสเพลเซียท่ีมีการถ่ายทอด
พนัธุกรรมบนโครโมโซมเอ็กซ์แบบลกัษณะดอ้ย) หรือเกิดเป็นความผิดปกติท่ีมีเฉพาะฟันหายแต่
ก าเนิดเพียงอย่างเดียว มีรายงานมาก่อนแลว้ว่าการกลายพนัธ์ุของจีนดงักล่าวเป็นสาเหตุของกลุ่ม
อาการไฮโปไฮโดรติก เอ็กโทเดิร์มมอล ดิสเพลเซียท่ีมีการถ่ายทอดพนัธุกรรมบนโครโมโซมเอ็กซ์
แบบลกัษณะด้อยและ                    ในหลายเช้ือชาติ การศึกษาจึงน้ีมีวตัถุประสงค์เพื่อ
ศึกษาว่า การกลายพนัธ์ุของจีนอีดีเอมีความสัมพนัธ์กบัการเกิดกลุ่มอาการไฮโปไฮโดรติก เอ็กโท
เดิร์มมอล ดิสเพลเซียท่ีมีการถ่ายทอดพันธุกรรมบนโครโมโซมเอ็กซ์แบบลักษณะด้อยและ
                   ดในประชากรไทยหรือไม่ โดยอาศยัวิธีการถอดล าดบัสารพนัธุกรรมบริเวณท่ี
ครอบคลุมส่วนท่ีจะถอดรหสัออกมาเป็นโปรตีนของจีนอีดีเอ ในผูป่้วยกลุ่มอาการไฮโปไฮโดรติก 
เอ็กโทเดิร์มมอล ดิสเพลเซียจ านวน 4 ราย และในผูป่้วยท่ีมีเฉพาะฟันหายแต่ก าเนิดเพียงอยา่งเดียว
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จ านวน 12 ราย จากการวิเคราะห์การกลายพนัธ์ุพบต าแหน่งมีความผนัแปรไปจ านวน 6 ต  าแหน่ง 
(p.Arg156Cys, p.Glu164Ala, p.Arg334His, p.Ala349Thr, c.646-663del18 และ 
IVS5+11_12delCT) ในผูป่้วย 5 รายจากทั้งหมด 16 ราย การศึกษาน้ีเป็นการศึกษาแรกท่ีรายงาน
การกลายพนัธ์ุ c.646-663del18 ซ่ึงตรวจพบในผูป่้วยกลุ่มอาการไฮโปไฮโดรติก เอ็กโทเดิร์ม มอล 
ดิสเพลเซียท่ีมีการถ่ายทอดพนัธุกรรมบนโครโมโซมเอก็ซ์แบบลกัษณะดอ้ย ยิ่งไปกวา่นั้นการศึกษา
น้ีพบวา่ กรดอะมิโนต าแหน่ง 164 ท่ีเปล่ียนแปลงจากกลูตามิค แอซิดเป็นอะลานีน ซ่ึงเคยรายงานวา่
สัมพนัธ์กบักลุ่มอาการไฮโปไฮโดรติก เอ็กโทเดิร์มมอล ดิสเพลเซียท่ีมีการถ่ายทอดพนัธุกรรมบน
โครโมโซมเอ็กซ์แบบลักษณะด้อยนั้นมีความสัมพนัธ์กับการเกิดภาวะฟันหายแต่ก าเนิดด้วย 
การศึกษาน้ียงัพบกรดอะมิโนต าแหน่ง 334 ท่ีเปล่ียนแปลงจากอาร์จินีนเป็นฮิสทิดีนในประชากร
ปกติท่ีมีเช้ือชาติไทย เพศหญิงจ านวน 3 ราย จึงยงัไม่สามารถสรุปไดว้า่การเปล่ียนแปลงดงักล่าวนั้น
อาจก่อให้เกิดพยาธิสภาพจริงหรือไม่ จ  าเป็นตอ้งท าการศึกษาเพิ่มเติม การศึกษาน้ีสรุปวา่การกลาย
พนัธ์ุของจีนอีดีเอมีความสัมพนัธ์กบัการเกิดกลุ่มอาการไฮโปไฮโดรติกเอ็กโทเดิร์มมอลดิสเพลเซีย
ท่ีมีการถ่ายทอดพนัธุกรรมบนโครโมโซมเอ็กซ์แบบลกัษณะดอ้ย และภาวะฟันหายแต่ก าเนิดเพียง
อยา่งเดียว นอกจากน้ียงัพบวา่การกลายพนัธ์ุของจีนอีดีเอในบางต าแหน่งนั้นมีความสัมพนัธ์กบัทั้ง
สองความผิดปกติดว้ย อยา่งไรก็ตามสาเหตุของการเกิดกลายพนัธ์ุท่ีต าแหน่งเดียวกนัแต่เกิดความ
ผดิปกติไดแ้ตกต่างกนันั้นยงัคงตอ้งอาศยัการศึกษาอ่ืนเพื่อคน้หาค าตอบต่อไป 
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ABSTRACT  

 

 The ectodysplasin (EDA) gene has been known to function in the normal 

development of several ectodermally-derived organs, such as hair, teeth and sweat 

glands.  Ectodermal defects associated with EDA mutations are either combinations of 

hypotrichosis, hypodontia, and hypohidrosis (in X-linked hypohidrotic ectodermal 

dysplasia; XLHED) or non-syndromic hypodontia.  EDA mutations have been 

reported to cause XLHED and non-syndromic hypodontia in some populations.  This 

study was undertaken to investigate whether mutations in the EDA gene contribute to 

XLHED and non-syndromic hypodontia in the Thai population.  Direct sequencing of 

all coding regions and their flanking sequences of EDA was performed in four 

unrelated patients with HED, 12 unrelated patients with non-syndromic hypodontia.  

Mutation analysis revealed a total of six variants of the EDA gene (p.Arg156Cys 

p.Glu164Ala, p.Arg334His, p.Ala349Thr, c.646-663del18 and IVS5+11_12delCT) 
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which were detected in five of the total 16 unrelated patients.  Of these, the c.646-

663del18 mutation causing XLHED is a novel mutation.  Moreover, the p.Glu164Ala 

mutation, which as been previously reported to contribute to XLHED, can also 

contribute to non-syndromic hypodontia.  Contrastingly, this study found that the 

p.Arg334His variant was detected in three unrelated healthy female controls with the 

same ethnic background.  Therefore, the p.Arg334His variant could be either 

pathogenic mutation or non-pathogenic, requiring other methods to classify.  The 

present study concluded that EDA mutations are associated with XLHED and non-

syndromic hypodontia.  Furthermore, this study also suggests that some EDA 

mutations have been associated with both XLHED and non-syndromic hypodontia.  

Furthers studies are required to clarify their differential effects.  


