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บทคัดย่อ

 การศึกษานี้มีวัตถุประสงค์ เพื่อศึกษาความเป็นไปได้ของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุล
เล็กในทารกแรกเกิดทุกคนโดยใช้เทคโนโลยีแทนเดมแมสสเปกโทรเมทรี (tandem mass spectrometry หรือ MS/MS) ใน
ชดุสทิธปิระโยชน์ภายใต้โครงการหลกัประกนัสขุภาพถ้วนหน้า โดยใช้วธิวีจิยัแบบผสมวธิ ี(mixed methods) เกบ็ข้อมลูด้วย
แบบสำารวจ และสัมภาษณ์เชิงลึกผู้ที่มีส่วนเกี่ยวข้องในหน่วยบริการจำานวน 6 แห่ง และบุคลากรทางการแพทย์และนัก
วทิยาศาสตร์ จำานวน 15 คน วเิคราะห์ข้อมลูโดยใช้สถติเิชงิพรรณนา และการวเิคราะห์เนือ้หา ผลการศึกษา พบว่า ในปี 2564 
ม ีMS/MS ทีส่ามารถให้บรกิารได้ 2 เครือ่ง รองรบัการตรวจได้สงูสดุประมาณ 60,000 รายต่อปี หากจะให้บริการได้ครอบคลมุ
ทั้งประเทศควรมี MS/MS ราว 14 เครื่อง จึงจำาเป็นต้องมีการจัดหา MS/MS เพิ่ม 12 เครื่อง เพื่อตรวจคัดกรองทารกแรก
เกดิทกุคนจนสามารถครอบคลมุทัง้ประเทศภายในปี 2569 นอกจากนี ้ยงัพบว่า การกระจายตวัของศนูย์โรคหายากหรอืหน่วย
งานที่สามารถให้บริการได้ยังไม่ครอบคลุมทุกภูมิภาคของประเทศไทย โดยหน่วยบริการมีการกระจุกตัวในพื้นที่
กรุงเทพมหานครและบุคลากรท่ีสามารถให้บริการได้มีจำานวนน้อย ดังนั้น ในอนาคต ศูนย์ปฏิบัติการคัดกรองทารกแรกเกิด
แห่งชาติและหน่วยงานที่เกี่ยวข้องควรจัดทำาแผนสนับสนุนการจัดหาเทคโนโลยี MS/MS ให้กับหน่วยร่วมบริการพร้อมกับ
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แผนการถ่ายทอดเทคโนโลยจีากหน่วยงานทีมี่ประสบการณ์ รวมทัง้กำากบัและตดิตามการขยายบรกิารให้ครอบคลมุทัง้ประเทศ
ตามเป้าหมายเวลาที่กำาหนด
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Abstract

 This study aimed to investigate the feasibility of the inclusion of the expanded newborn screening 
for inborn errors of metabolism using tandem mass spectrometry (TMS or MS/MS) in the benefit package 
of Thailand’s universal coverage scheme (UCS).  A mixed-method approach was employed, including 
survey data, and in-depth interviews. The study participants were healthcare providers who were involved 
in providing screening and care for the patients in six healthcare facilities and 15 medical personnel and 
scientists. Descriptive statistics and content analysis were used to analyze quantitative and qualitative 
data respectively. The study found that in 2021, there were two MS/MS equipment providing services 
for up to about 60,000 cases per year, while 14 MS/MS were needed to cover all newborn populations 
in the country within 2026. Therefore, it is necessary to install 12 more MS/MS equipment. It was also 
found that the rare disease centers or healthcare facilities that could provide screening, diagnosis, and 
treatments were not evenly available in all regions of Thailand. The facilities were concentrated in  
Bangkok areas and the number of service personnel was small. In the future, the national neonatal 
screening center and relevant sectors should develop a comprehensive plan to facilitate, supervise, and 
monitor the installation, technology transfer, and expansion of the MS/MS technology to cover the whole 
country.

 Keywords: expanded new-born screening, inherited rare disease, small molecule metabolic disease, 
tandem mass spectrometry

ภูมิหลังและเหตุผล

โ รคพันธุกรรมเมตาบอลกิ (inborn errors of metabo-
lism, IEM) จดัเป็นโรคหายาก (rare disease) ประกอบ

ด้วยโรคหลายร้อยชนิด ผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกมัก
ได้รบัการวนิจิฉยัและการรกัษาทีล่่าช้า เนือ่งจากอาการและ

อาการแสดงของโรคสามารถเลียนแบบโรคในเด็กได้เกือบ
ทุกโรค ทำาให้แพทย์มักไม่นึกถึงเมื่อพบเด็กที่มีอาการแสดง
ของโรค(1,2) ส่งผลให้เด็กเกดิความพิการจากภาวะแทรกซ้อน
ของโรค(3) และบางรายเป็น สาเหตุของการเสียชีวิตในวัย
เดก็ โดยอาการแทรกซ้อนทีส่ำาคัญ ได้แก่ ความผดิปกตทิาง
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สตปัิญญาทีเ่ป็นผลมาจากภาวะสมองถกูทำาลาย และความ
ผิดปกติต่ออวัยวะอื่นๆ เช่น ตับ ไต ตา กระดูก เลือด กล้าม
เนื้อ ทางเดินอาหาร และผิวหนัง  ความผิดปกติดังกล่าวส่ง
ผลให้ผู้ป่วยไม่สามารถดแูลตนเองได้ ต้องมผีูด้แูลตลอดชวีติ 
ก่อให้เกดิความสญูเสยีทางด้านเศรษฐกจิต่อผูป่้วยและญาติ 
นอกจากนี้ โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจัดเป็นโรคท่ีต้องเสีย
ค่าใช้จ่ายสูงมากในการดูแลรักษา (catastrophic illness) 
โดยผู้ป่วยจำาเป็นต้องได้รับการดูแลโดยแพทย์ผู้เชี่ยวชาญ
ตลอดชีวิต การศึกษาโดยรุ่งนภาและคณะ ปี 2564 พบว่า 
ต้นทนุความเจ็บป่วยตลอดชีวติของผูป่้วย มค่ีาระหว่าง 3.6 
ล้าน ถึง 8.7 ล้านบาทต่อราย
 อุบัติการณ์ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกมีความ
แตกต่างกันระหว่างเชื้อชาติ โดยประเทศไทยยังไม่มีการ
รายงานอุบัติการณ์ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในระดับ
ประเทศ มีเพียงข้อมูลจากโครงการนำาร่องการตรวจกรอง
ทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจำานวนโรค (expanded new-
born screening) ของศูนย์แห่งความเป็นเลิศด้านโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกและการตรวจกรองทารกแรกเกิด 
(Center of Excellence for Inherited Metabolic 
Disease and Newborn Screening) คณะแพทยศาสตร์
ศิริราชพยาบาล ซึ่งทำาการตรวจกรองทารกแรกเกิดในโรง
พยาบาลเขตกรุงเทพมหานคร จำานวน 18 แห่ง ระหว่าง 
พ.ศ. 2557 ถึง พ.ศ. 2563 พบอุบัติการณ์ของโรคคิดเป็น 
1 ต่อ 8,400(4)  ท้ังนี้ ข้อมูลดังกล่าวอาจเป็นตัวเลขที่ตำ่า
กว่าความเป็นจริงและยังไม่สามารถสะท้อนถึงอุบัติการณ์
ของโรคในประเทศไทย เนือ่งจากมสีมมตฐิานว่าอบุตักิารณ์
ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในต่างจังหวัดโดยเฉพาะ
จังหวัดในภาคตะวันออกเฉียงเหนือน่าจะสูงกว่าในเขต
กรุงเทพมหานคร เพราะมีอัตราการแต่งงานในเครือญาติ
สูงกว่าและมีปรากฏการณ์ผู้ก่อตั้ง (founder effect) ใน
ประชากร
 การรักษาผู ้ป ่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกที่ ให ้
ประสิทธิผลที่ดี ผู ้ป่วยมีความจำาเป็นที่จะต้องได้รับการ

รักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกเพ่ือป้องกันการเกิด
อาการแทรกซ้อนที่อาจนำาไปสู่ความพิการถาวรและการ
เสียชีวิต เนื่องจากโรคดังกล่าวพบได้น้อยและมีอาการ
แสดงที่ไม่จำาเพาะ การวินิจฉัยที่รวดเร็วอาศัยการตรวจคัด 
กรองทารกแรกเกิด เดิมการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรม 
เมตาบอลกิทำาได้เพยีงไม่กีโ่รค เช่น โรค phenylketonuria 
(PKU) ใช้การตรวจปัสสาวะโดยการทำาปฏิกิริยากับ ferric 
chloride เพื่อหาสาร phenyl ketones แต่มีความไวตำ่า
และผลการตรวจจะเป็นบวกเมือ่ phenylalanine ในเลือด
เกนิ 900-1,200 micromole/L ต่อมาได้มกีารตรวจโดยใช้
วิธี Guthrie ซึ่งเป็นการทดสอบการยับยั้งการเจริญเติบโต
ของแบคทีเรีย Bacillus subtilis โดยใช้ความเข้มข้นของ 
phenylalanine ในเลือด(5,6) นอกจากนี้การตรวจโดยวิธี 
Guthrie ยงัสามารถให้ผลลบลวงร้อยละ 8 และผลบวกลวง 
ร้อยละ 0.01(7)

 ปัจจุบันมีเทคโนโลยีที่สามารถตรวจคัดกรองโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิก มากกว่า 40 โรค โดยการเจาะเลือด
จากส้นเท้าทารกหยดลงบนกระดาษกรองเช่นเดยีวกบัตรวจ
โดยวิธี Guthrie คือการตรวจด้วยเทคโนโลยี tandem 
mass spectrometry (TMS หรือ MS/MS) เป็นการตรวจ
ระดับไอออนของสารและวดัความเข้มข้นของสารนัน้ๆ การ
ตรวจด้วยเทคโนโลย ีMS/MS มคีวามไวอยูท่ีร้่อยละ 99.995 
และความจำาเพาะอยู่ที่ร้อยละ 99(8,9) ซึ่งมากกว่าการตรวจ
โดยวิธี Guthrie ที่มีความไวและความจำาเพาะอยู่ที่ร้อย
ละ 92 และ 99.9 ตามลำาดับ(10) และสามารถตรวจหาโรค
พันธกุรรมเมตาบอลิกกว่า 40 โรคในคร้ังเดียว เทียบกบัการ
ตรวจโดยวิธี Guthrie ที่ตรวจเฉพาะโรค PKU
 สมาคมเพื่อเด็กพิการแต่กำาเนิดแห่งประเทศไทย ได้
เสนอหัวข้อการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
ชนิดสารโมเลกุลเล็กแบบเพิ่มจำานวนโรคในเด็กแรกเกิด
ทุกคนโดยใช้เทคโนโลยีแทนเดมแมสสเปกโทรเมทรี เข้าสู่
กระบวนการพัฒนาชุดสิทธิประโยชน์ของสำานักงานหลัก
ประกันสุขภาพแห่งชาติ (สปสช.) ในปี พ.ศ. 2562 ซึ่ง
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หัวข้อดังกล่าวได้รับพิจารณาให้มีการประเมินเทคโนโลยี
ด้านสุขภาพ (health technology assessment: HTA) 
เพื่อเสนอต่อคณะทำางานเศรษฐศาสตร์สาธารณสุขในการ
กำาหนดประเภทและขอบเขตบริการด้านสาธารณสุข และ
คณะอนุกรรมการกำาหนดประเภทและขอบเขตในการให้
บริการสาธารณสุขท่ีจำาเป็นต่อสุขภาพและการดำารงชีวิต  
และควรมีการจัดทำาข้อมูลการประเมินด้านความเป็นไปได้
ของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสาร
โมเลกลุเล็กในเดก็แรกเกดิทกุคนโดยใช้เทคโนโลยแีทนเดม
แมสสเปกโทรเมทรี ดังนั้น การศึกษานี้จึงมีวัตถุประสงค์
เพ่ือศึกษาความเป็นไปได้ของการตรวจคัดกรองและรักษา
ผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็ก ภาย
ใต้โครงการหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า

ระเบียบวิธีศึกษา

 การศกึษานีใ้ช้วธิวีจิยัแบบผสมวธิ ี(mixed methods) 
คือ ใช้ทั้งวิธีวิจัยเชิงปริมาณและเชิงคุณภาพในการเก็บ
ข้อมูล ได้แก่ การใช้แบบสำารวจ และการสัมภาษณ์เชิงลึก 
โดยข้อมูลที่เก็บ ได้แก่ ศักยภาพปัจจุบันของการให้บริการ
ตรวจคดักรองโรคพันธกุรรมเมตาบอลกิด้วยเทคโนโลย ีMS/
MS และความคิดเห็นของบุคลากรทางการแพทย์เก่ียวกับ
ศักยภาพของการตรวจคัดกรองและการรักษาโรคดังกล่าว
ในอกี 5 ปีข้างหน้า ซึง่พจิารณาความเป็นไปได้ในเชิงเทคนคิ 
(technical feasibility) ครอบคลุมประเด็นศักยภาพและ
ความเช่ียวชาญของหน่วยงานที่จะทำาการตรวจคัดกรอง
และรกัษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลกิ รวมถงึการนำานโยบาย
ไปสู่การปฏิบัติ (operational feasibility) ซึ่งพิจารณา
ความเป็นไปได้ของกระบวนการสำาคัญที่เกี่ยวข้องกับการ
คดักรองและรกัษาโรค ตัง้แต่การกำาหนดเกณฑ์ผูท้ีค่วรได้รับ
การตรวจคัดกรอง การให้ข้อมูลเพื่อเชิญชวนให้ผู้ปกครอง
ของทารกเข้าร่วมโครงการและยินดีให้ทารกรับการตรวจ
คดักรอง จากน้ันจะเป็นการเกบ็ตวัอย่างส่งตรวจโดยหน่วย
บริการที่ทารกคลอด การส่งตัวอย่างไปยังโรงพยาบาล

เพื่อรับการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกด้วย
เทคโนโลยี MS/MS การแจ้งผลการตรวจไปยงัหน่วยบรกิาร
ที่ทารกเกิด การติดตามทารกที่มีผลคัดกรองผิดปกติมารับ
การวนิจิฉยั การส่งต่อเพือ่รบัการรักษา จนถงึการรกัษาและ
ติดตามผลการรักษา

การเก็บรวบรวมข้อมูล

 คณะผู้วิจัยเก็บข้อมูลโดย (1) การใช้แบบสำารวจ
เพ่ือสอบถามศักยภาพและความเป็นไปได้ในการตรวจคัด
กรองและการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกกับหน่วย
บริการจำานวน 6 แห่ง ได้แก่ 1) คณะแพทยศาสตร์ศิริราช
พยาบาล มหาวิทยาลัยมหิดล 2) คณะแพทยศาสตร์  
จุฬาลงกรณ์มหาวทิยาลัย 3) คณะแพทยศาสตร์ โรงพยาบาล 
รามาธิบดี 4) สถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี  
5) โรงพยาบาลพระมงกุฎเกล้า และ 6) โรงพยาบาล
ธรรมศาสตร์เฉลิมพระเกียรติ ซึ่งดำาเนินการต้ังแต่เดือน
มกราคม ถึงเดือนเมษายน 2564 โดยมปีระเด็นย่อยสำาหรบั
การศึกษาเรื่องศักยภาพปัจจุบันของการให้บริการ ได้แก่ 
1) การมีอยู่ของกำาลังคนและเคร่ืองมือที่ใช้ในการตรวจ 
2) คุณลักษณะและความเชี่ยวชาญของกำาลังคน ปริมาณ
การตรวจคดักรองต่อปี ระยะเวลาทีใ่ช้ในการตรวจคดักรอง
และการแจ้งผลกลบั และระยะเวลาในการตรวจวนิจิฉยัและ
ส่งต่อเพื่อรับการรักษา ส่วนเรื่องความคิดเห็นของผู้ปฏิบัติ
งานต่อศักยภาพของการตรวจคัดกรองในอนาคตได้ศึกษา
ใน 2 ประเด็นย่อย ได้แก่ การคาดการณ์กำาลังคน และ
กระบวนการสำาคญัทีเ่กีย่วข้องกบัการคดักรอง วนิจิฉยัและ
รักษาโรค และ (2) การสัมภาษณ์เชงิลึกบคุคลทีเ่กีย่วข้องกับ
การตรวจคัดกรองและการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
โดยคณะผู้วิจัยเลือกผู้ให้ข้อมูลแบบเฉพาะเจาะจง (pur-
posive selection) คือ ผู้กำาหนดนโยบายระดับประเทศ 
แพทย์ พยาบาลที่ให้บริการ นักวิทยาศาสตร์ในห้องปฏิบัติ
การจากหน่วยบริการจำานวน 6 แห่งดังกล่าวข้างต้น และ
ผู้แทนกรมวิทยาศาสตร์การแพทย์ กระทรวงสาธารณสุข 
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โดยใช้เทคนิคการบอกต่อ (snowball technique) ใน
การค้นหาผู้ที่เหมาะสมในการให้ข้อมูลเพิ่มเติม รวมทั้งสิ้น 
15 คน โดยได้มีการบันทึกเสียงการสัมภาษณ์เพื่อใช้ในการ
วิเคราะห์ข้อมูลหลังจากได้รับการยินยอมด้วยความสมัคร
ใจจากผู้ให้ข้อมูล

การวิเคราะห์ข้อมูล

 คณะผู้วิจัยวิเคราะห์ข้อมูลจากการสำารวจโดยใช้สถิติ
เชิงพรรณนา (descriptive statistics) ได้แก่ จำานวน  
ร้อยละ และค่าเฉลี่ย เพื่ออธิบายศักยภาพการตรวจคัด
กรองและการรกัษาโรคพนัธกุรรมเมตาบอลกิทัง้ในปัจจบุนั
และในอนาคต 5 ปีข้างหน้า ส่วนการวิเคราะห์ข้อมูลจาก
การสัมภาษณ์เชิงลึก คณะผู้วิจัยนำาเทปจากการสัมภาษณ์
มาถอดคำาสัมภาษณ์แบบคำาต่อคำา จากน้ันได้จัดการข้อมูล
ให้เป็นระบบ โดยการกำาหนดรหัสผู้ให้ข้อมูล วัน เวลา 
สถานที่เก็บข้อมูล ชื่อผู ้สัมภาษณ์ และผู ้จดบันทึกการ
สัมภาษณ์ จากนั้นคณะผู้วิจัยที่มีประสบการณ์ 2 คน อ่าน
บทสัมภาษณ์ทุกบทเพื่อหาประเด็นหลัก (themes) ที่
สามารถหาข้อตกลงร่วมกันได้ และนำาใปใช้เป็นกรอบใน
การวิเคราะห์ข้อมูลเชิงคุณภาพ ซึ่งในการศึกษานี้ใช้การ
วิเคราะห์เนื้อหา (content analysis) และนำาเสนอผลใน
ลักษณะการบรรยายความ

การตรวจสอบข้อมูล

 คณะผู้วิจัยควบคุมคุณภาพโดยการสอบทานข้อมูล 
(triangulation) ที่ได้จากแหล่งต่างๆ อันได้แก่ ข้อมูลจาก
การทบทวนเอกสาร และผูใ้ห้สมัภาษณ์ เพือ่พจิารณาความ
สอดคล้องของข้อมูลในประเด็นเดียวกัน นอกจากนี้ยังได้
จัดการประชมุนำาเสนอผลการศกึษาเบ้ืองต้นต่อผูเ้ช่ียวชาญ
และผูแ้ทนหน่วยงานทีเ่กีย่วข้อง เมือ่วันที ่17 มนีาคม 2564 
เพื่อรับฟังความคิดเห็นต่อผลการศึกษาและร่างข้อเสนอ
แนะเชิงนโยบาย จากนั้นคณะผู้วิจัยนำาข้อมูลและข้อเสนอ
แนะทีไ่ด้รบัจากการประชมุมาพจิารณาเพือ่ปรบัปรงุผลการ

ศึกษา

การผ่านการพิจารณาจากคณะกรรมการการวิจัย

ในมนุษย์

 การศึกษานี้ผ่านการพิจารณาและได้รับการอนุมัติให้
ดำาเนินการจาก (1) คณะกรรมการจริยธรรมการวิจัยในคน 
คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล เลขที่ SI 823/2020 
(2) คณะกรรมการจริยธรรมการวิจัยในมนุษย์ สถาบัน
สุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี เลขที่ REC.165/2563 
(3) คณะอนกุรรมการจรยิธรรมการวิจยัในคน มหาวทิยาลยั
ธรรมศาสตร์ ชุดที ่1 (คณะแพทยศาสตร์) เลขที ่247/2563 
และ (4) คณะกรรมการจริยธรรมการวิจัยในคน คณะ
แพทยศาสตร์ จุฬาลงกรณ์มหาวทิยาลัย เลขท่ี Med Chula 
IRB 269/2564

ผลการศึกษา

 1)	ความเป็นไปได้ของการตรวจคัดกรองโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็ก
 จากผลการสำารวจศักยภาพการดำาเนินงานพบว่า 
ปัจจุบันมีเครื่อง MS/MS ที่ให้บริการตรวจคัดกรองโรค
พนัธกุรรมเมตาบอลกิชนดิสารโมเลกุลเลก็ในทารกแรกเกิด
แบบเพิม่จำานวนโรคในโรงพยาบาล 2 แห่ง คือ โรงพยาบาล
ศิริราช และสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี โดยมี
ศักยภาพการตรวจคัดกรองได้สูงสุด (full capacity) ใน
ปีงบประมาณ 2564 ที่ 60,000 ราย จากอัตราการเกิด
ในปี พ.ศ. 2563 ที่ 568,814 ราย เมื่อนำามาคำานวณการ
ตรวจคัดกรองปัจจุบันมีศักยภาพสูงสุดราวร้อยละ 11 ของ
ทารกแรกเกิดทั้งหมด และเทคโนโลยีดังกล่าวมีเฉพาะใน
กรุงเทพมหานคร ทั้งนี้ จากการสำารวจ พบว่า ปี 2565 จะ
มีโรงพยาบาล 2 แห่งมีการวางแผนจะจัดซื้อเทคโนโลยี 
MS/MS ได้แก่ โรงพยาบาลรามาธิบดี และ โรงพยาบาล
จุฬาลงกรณ์ สภากาชาดไทย ทำาให้ศักยภาพของการตรวจ
คัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจำานวนโรคด้วยเทคโนโลยี 
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MS/MS เพิ่มขึ้นเป็นร้อยละ 30 ของทารกแรกเกิดทั้งหมด 
และโรงพยาบาลทั้ง 2 แห่งยังมีการวางแผนเพื่อพัฒนา
ศักยภาพนักวิทยาศาสตร์ให้สามารถตรวจคัดกรองได้ด้วย 
นอกจากนี ้กรมวทิยาศาสตร์การแพทย์ ให้ข้อมลูว่า ปัจจุบนั
มีการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในรูปแบบ
ของการศึกษาวิจัยนำาร่อง ซึ่งในอนาคตหากการตรวจคัด
กรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกด้วยเทคโนโลยี MS/MS 
เป็นสทิธปิระโยชน์ในโครงการหลกัประกนัสขุภาพถ้วนหน้า 
กรมวิทยาศาสตร์การแพทย์วางแผนว่าจะจัดทำาข้อเสนอ
เพื่อจัดซื้อเครื่อง MS/MS ราว 8-10 เครื่อง เพื่อตรวจคัด
กรองทารกแรกเกิดทั้งประเทศได้ประมาณ 500,000 ราย
ต่อปี แต่ยังไม่มีรายละเอียดด้านแผนการพัฒนาศักยภาพ
กำาลังคน
 โดยสรุปปี พ.ศ. 2564 ประเทศไทยมี MS/MS 2 

เครือ่งท่ีใช้ในการตรวจคัดกรองทารกแรกเกดิซึง่มศัีกยภาพ
สงูสดุในการคดักรองทารกเครือ่งละ 40,000-50,000 ราย/
ปี การทดสอบต่อปีขึน้กบัความชำานาญและจำานวนบุคลากร
ที่สามารถดูแลเคร่ือง คณะผู้วิจัยจึงประมาณการจำานวน
เครื่องที่จำาเป็นต้องมีเพื่อให้ครอบคลุมประชากรแรกเกิด
ทั่วประเทศจากค่า 40,000 รายต่อเครื่องต่อปี พบว่ามี
ความจำาเป็นต้องใช้ 14 เครือ่ง ดังนัน้จำาเป็นต้องมกีารจดัหา
เครื่อง MS/MS เพิ่มอีก 12 เครื่อง เพื่อตรวจคัดกรองทารก
แรกเกิดทุกคนจนสามารถครอบคลุมทั้งประเทศภายในปี 
2569 (ภาพที ่1) อย่างไรกต็าม การคาดการณ์นีจ้ะเกิดขึน้ได้
จริงขึ้นกับหน่วยงานรับผิดชอบหลัก คือ กรมวิทยาศาสตร์
การแพทย์ในการจัดหาเครื่องให้เพียงพอ และการพัฒนา
ศักยภาพนักวิทยาศาสตร์ให้สามารถตรวจคัดกรองได้
 

ภาพที่ 1  ศักยภาพการให้บริการคัดกรองโดยเทคโนโลยี MS/MS และการคาดการณ์ศักยภาพในอนาคต

* กระจายรายปีโดยการประมาณการของคณะผู้วิจัย
MS/MS = tandem mass spectrometry
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 2)	รูปแบบการตรวจคัดกรอง

 รูปแบบบริการการตรวจคัดกรองอ้างอิงจาก  (ร่าง) 

แนวทางเวชปฏิบัติในการตรวจกรองทารกแรกเกิดโรค

พันธุกรรมเมตาบอลิกแบบเพิ่มจำานวนโรค (expanded 

newborn screening) และคู่มือปฏิบัติงานการตรวจคัด

กรองทารกแรกเกิดห้องปฏิบัติการ (newborn screening 

laboratory guideline(3,11) โดยมี กระบวนการตรวจคัด

กรองทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจ�านวนโรค ดังนี้

  1.	 การให้ความรู้แก่บิดามารดาและครอบครัว

ของทารก กระบวนการตรวจคัดกรองจะเริ่มตั้งแต่การ

ให้ความรู้แก่หญิงตั้งครรภ์และคู่สามีในช่วงท่ีมาฝากครรภ์ 

โดยหน่วยงานที่เกี่ยวข้อง เช่น แผนกฝากครรภ์และหอ 

ผูป่้วยหลงัคลอด ซ่ึงควรมแีผ่นพบัให้ความรู ้รวมถงึบุคลากร

ทางการแพทย์ที่สามารถตอบข้อซักถามได้ พร้อมทั้งขอ

ข้อมูลที่จำาเป็นในการติดต่อกรณีผลผิดปกติ

  2.	 การเจาะเลอืดและเกบ็สิง่ส่งตรวจ การตรวจ

คัดกรองทำาในทารกแรกเกิดสัญชาติไทยทุกรายท่ีอายุ 48-

72 ชั่วโมง โดยทำาการเจาะเลือดจากส้นเท้าหรือเส้นเลือด

ดำาหยดเลือดลงบนกระดาษกรองสำาหรับตรวจกรองทารก

แรกเกิด (Guthrie’s card) เป็นชนิดเดียวกับที่ใช้ตรวจ

กรองภาวะต่อมไทรอยด์บกพร่อง (Congenital Hypothy 

roidism, CH) และเป็นนลิคโีตนยเูรยี (Phenylketonuria, 

PKU) และโรงพยาบาลต้องกรอกข้อมลูเกีย่วกบัทารกอย่าง

ละเอียด

  3.	 การรวบรวมกระดาษกรองเพ่ือน�าส่งห้อง

ปฏิบัติการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด โรงพยาบาลที่

เจาะเลอืดรบัผดิชอบส่งกระดาษกรองมายงัห้องปฏบิติัการ

ตรวจกรองทารกแรกเกิด โดยสามารถจัดส่งได้ 2 รูปแบบ 

ได้แก่ 1) กรณีเป็นโรงพยาบาลต่างจังหวัดให้จัดส่งทาง

ไปรษณีย์ด่วนพิเศษ (emergency mail service, EMS) 

ส่วน 2) กรณทีีเ่ป็นโรงพยาบาลในจงัหวดัหรอืพืน้ทีใ่กล้เคยีง

กันจัดส่งผ่านบริการเมสเซ็นเจอร์ส่งของ โดยโรงพยาบาล

รวบรวมกระดาษกรองจัดส่งภายในวันที่ทำาการหยดเลือด

หรอืวันรุง่ขึน้เท่านัน้ ไม่มกีารเกบ็ไว้ส่งรวมกนัหลายวนั ทัง้นี้

โรงพยาบาลควรมกีารมอบหมายกุมารแพทย์และพยาบาลผู้

ประสานงานประจำาโรงพยาบาลเพือ่ตดิตามทารกมารับการ

ประเมินหากมีผลตรวจผิดปกติ

  4.	ห้องปฏิบัติการตรวจกรองทารกแรกเกิด

วเิคราะห์และรายงานผล มกีารตรวจสอบความถกูต้องและ

คุณภาพของสิ่งส่งตรวจ พร้อมทั้งลงข้อมูลของทารกแรก

เกิด และทำาการตรวจวิเคราะห์โดยเครื่อง MS/MS และ

แปลผลโดยนกัวทิยาศาสตร์และแพทย์ผูเ้ชีย่วชาญ กรณผีล

ปกตกิารรายงานผลจะถกูรวบรวมส่งกลบัไปยงัโรงพยาบาล

ที่ทารกเกิดหรือได้รับการเจาะเลือด

 กรณผีลตรวจจากห้องปฏบิติัการตรวจคดักรองทารก

แรกเกิด พบว่า ผลการตรวจคัดกรองทารกผิดปกติ ห้อง

ปฏบิตักิารแจ้งกมุารแพทย์เวชพนัธศุาสตร์ทีร่บัผดิชอบพืน้ท่ี

โรงพยาบาลที่ทารกเกิดตามเขตสุขภาพ สปสช. ที่ศูนย์โรค

หายากรบัผดิชอบ พร้อมกบัแจ้งแพทย์หรอืบคุลากรทางการ

แพทย์ท่ีได้รับมอบหมายเป็นผู้ประสานงานในโรงพยาบาล

ท่ีทารกเกิดและติดต่อบิดา/มารดาหรือญาติทางโทรศัพท์

สอบถามอาการของทารกและประสานงานให้นำาทารกมา

รับการประเมินโดยกุมารแพทย์ท่ีโรงพยาบาลที่ใกล้ที่สุด 

โดยทารกจะต้องได้รับการประเมินภายใน 24 ชั่วโมงใน

กรณีผลตรวจกรองเป็นโรคเร่งด่วน หรือภายใน 48 ชั่วโมง

ในกรณเีป็นโรคไม่เร่งด่วน  หลงัจากกมุารแพทย์ได้ประเมิน

อาการของทารกแล้ว เก็บสิ่งส่งตรวจส่งห้องปฏิบัติการพื้น

ฐานและห้องปฏิบัติการวินิจฉัยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก  

(ใช้สิทธิการส่งตรวจวินิจฉัยกลุ ่มเสี่ยงโรคหายากของ 

สปสช.) พร้อมทัง้ให้การรกัษาและส่งตวัผู้ป่วยไปยงัศูนย์โรค

หายาก ถ้าไม่สามารถส่งตัวผู้ป่วยได้ ให้ประสานการรักษา

กับกุมารแพทย์เวชพันธุศาสตร์เพื่อให้ข้อมูลและติดตาม
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อาการรักษาอย่างใกล้ชิด

 3)	ศักยภาพด้านการวินิจฉัย

 การตรวจยืนยันเพื่อวินิจฉัยการรักษา ประกอบด้วย 

1. comprehensive metabolic test  2. plasma amino 

acids และ 3. urine organic acids ในปี พ.ศ. 2564 มี

โรงพยาบาล 2 แห่งทีม่ห้ีองปฏบัิตกิารทางเวชพนัธศุาสตร์ที่

สามารถตรวจยืนยันเพื่อวินิจฉัยการรักษาได้ทั้ง 3 รายการ 

ได้แก่ โรงพยาบาลศิริราช และสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติ

มหาราชินี ในขณะท่ีโรงพยาบาลรามาธิบดีมีห้องปฏิบัติ

การทีส่ามารถรองรบัการตรวจยนืยนัเพือ่วนิจิฉยัการรักษา 

ได้แก่ การทดสอบ plasma amino acids และการทดสอบ 

urine organic acids ถงึแม้จะมหีน่วยบริการตรวจวนิจิฉยั

จำากัด แต่ผู้เช่ียวชาญด้านการรักษาให้ความเห็นว่ามีความ

เพียงพอต่อการให้บริการ เน่ืองจากโรคพันธุกรรมเมตา-

บอลิกเป็นโรคหายากที่พบได้น้อย และการตรวจคัดกรอง

ก็มีความแม่นยำาสูง จึงทำาให้จำานวนสิ่งส่งตรวจเพื่อยืนยัน

และวินิจฉัยมีไม่มาก แต่ต้องดูแลด้านการส่งสิ่งส่งตรวจ

และเอกสารที่เก่ียวข้องให้ถูกต้องครบถ้วน ทั้งนี้การตรวจ

วินิจฉัยทั้ง 3 รายการข้างต้น(12) บรรจุเป็นสิทธิประโยชน์

ในโครงการหลกัประกนัสขุภาพถ้วนหน้าแล้ว แต่ผูป่้วยสทิธิ

สวสัดกิารข้าราชการหรอืประกนัสงัคมยงัไม่สามารถเบกิค่า

ตรวจยืนยันเพื่อวินิจฉัยโรคได้

 4)	ศักยภาพด้านการรักษา

 ปัจจุบัน สปสช. ได้แต่งตั้งคณะทำางานพัฒนาระบบ

บริการและประเภทและขอบเขตบริการสาธารณสุขใน

การดูแลรักษาโรคหายากในระบบหลักประกันสุขภาพ

แห่งชาติเพ่ือติดตามการดำาเนินการ และให้ข้อเสนอแนะ

ต่อแผนการดำาเนินการเกี่ยวกับโรคหายาก รวมท้ังพัฒนา

ระบบสนบัสนนุต่างๆ ทีเ่ก่ียวข้องกบัการนำานโยบายไปสู่การ

ปฏิบัติ เช่น ระบบการลงทะเบียนผู้ป่วย การกำากับติดตาม 

การบรูณาการระบบบรหิารจดัการ การวจิยัและประเมินผล  

ในปีงบประมาณ 2563 สปสช.ขึน้ทะเบยีนหน่วยบรกิารท่ีมี

ประสบการณ์ในการดแูลรกัษาผูป่้วยโรคหายากด้วยวธิกีาร

รักษาอย่างจำาเพาะ และมีความพร้อมด้านแพทย์ผู้รักษา

และบุคลากร สถานที่ อุปกรณ์ เครื่องมือ และเวชภัณฑ์ 

เป็นศูนย์การดูแลผู้ป่วยโรคหายาก 7 แห่ง เร่ิมดำาเนินการ

ตัง้แต่ปีงบประมาณ 2563 ได้แก่ 1. โรงพยาบาลจฬุาลงกรณ์  

2. โรงพยาบาลศริริาช 3. โรงพยาบาลรามาธบิด ี4. สถาบัน

สุขภาพเด็กแห่งชาติฯ 5. โรงพยาบาลพระมงกุฎเกล้า 

6. โรงพยาบาลธรรมศาสตร์เฉลิมพระเกียรติ และ 7. โรง

พยาบาลศรีนครินทร์

 ปัจจุบันการกระจายตัวของศูนย์โรคหายากยังไม่

ครอบคลุมทุกภูมิภาคของประเทศไทย ส่วนใหญ่ศูนย์โรค

หายากกระจุกตัวในพื้นที่กรุงเทพมหานคร มีส่วนภูมิภาค

เพียง 1 แห่งคือ จังหวัดขอนแก่น ส่วนพื้นที่ภาคเหนือและ

ภาคใต้ยงัไม่มศีนูย์โรคหายาก ท้ังนี ้การกระจายตวัของศนูย์

โรคหายากที่เหมาะสมจะสามารถรองรับการเข้าถึงบริการ

ของผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็กที่

มอีาการฉกุเฉนิรนุแรงได้ทนัเวลา คณะทำางานพฒันาระบบ

บริการและประเภทและขอบเขตบริการสาธารณสุขในการ

ดแูลรกัษาโรคหายาก จงึมข้ีอเสนอให้ศนูย์โรคหายาก 7 แห่ง 

(ตารางที ่1) ร่วมกนัพจิารณาศกัยภาพและความพร้อมของ

หน่วยบริการอื่นๆ ตามเกณฑ์ที่ตกลงร่วมกันโดยแบ่งพื้นที่

รับผิดชอบตามเขตสุขภาพของ สปสช. หากมีหน่วยบริการ

ทีม่ศัีกยภาพในการดูแลเพิม่เติม สามารถเสนอ สปสช. เพือ่

ดำาเนินการพิจารณาขึ้นทะเบียนต่อไป

วารสารวิจัยระบบสาธารณสุข ปีที่ 18 ฉบับที่ 2 เมษายน-มิถุนายน 2567



ตารางที่ 1 รายชื่อศูนย์โรคหายาก และเขตสุขภาพที่รับผิดชอบ

ศูนย์โรคหายาก	 เขตสุขภาพที่รับผิดชอบ

โรงพยาบาลศิริราช เขต 3 กำาแพงเพชร พิจิตร นครสวรรค์ ชัยนาท อุทัยธานี
 เขต 5 เพชรบุรี สมุทรสาคร สมุทรสงคราม ประจวบคีรีขันธ์ สุพรรณบุรี นครปฐม ราชบุรี กาญจนบุรี

สถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติ เขต 2 พิษณุโลก เพชรบูรณ์ ตาก สุโขทัย อุตรดิตถ์

โรงพยาบาลรามาธิบดี เขต 9 ชัยภูมิ นครราชสีมา บุรีรัมย์ สุรินทร์
 เขต 10 อุบลราชธานี ศรีสะเกษ มุกดาหาร อำานาจเจริญ

โรงพยาบาลพระมงกุฎเกล้า เขต 12 สงขลา สตูล ตรัง พัทลุง ปัตตานี ยะลา นราธิวาส

โรงพยาบาลธรรมศาสตร์เฉลิมพระเกียรติ เขต 4 สระบุรี นนทบุรี ลพบุรี อ่างทอง นครนายก สิงห์บุรี ปทุมธานี พระนครศรีอยุธยา
 เขต 11 นครศรีธรรมราช สุราษฎร์ธานี ภูเก็ต กระบี่ พังงา ระนอง ชุมพร

โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ เขต 1 เชียงใหม่ เชียงราย แพร่ น่าน พะเยา ลำาปาง ลำาพูน แม่ฮ่องสอน
 เขต 6 สระแก้ว ปราจีนบุรี ฉะเชิงเทรา สมุทรปราการ ชลบุรี จันทบุรี ระยอง ตราด

โรงพยาบาลศรีนครินทร์ ขอนแก่น เขต 7 ร้อยเอ็ด ขอนแก่น มหาสารคาม กาฬสินธุ์
 เขต 8 อุดรธานี สกลนคร นครพนม เลย หนองคาย หนองบัวลำาภู บึงกาฬ

หมายเหตุ	 โรงพยาบาลในเขตสุขภาพที่ 13 กรุงเทพมหานคร สามารถเลือกปรึกษาโรคหายากศูนย์ใดก็ได้
ที่มา:	 1. Announcement from the National Health Security Office in the Government Gazette: “Payment for Public Health Services - Specific Treatments 

for Diseases Requiring Disease-Specific Management 2023” [cited 2024 May 18]. Available from: https://www.nhso.go.th/downloads/217.(13) 

 2. National Health Security Office. Regional Office Address [cited 2023 Oct 20].  Available from: https://www.nhso.go.th/page/branch_office.(14)

 การรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกบรรจุเป็นสิทธิ
ประโยชน์ในโครงการหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้าแล้ว 
ในปี 2566(13) มีการกำาหนดหลักเกณฑ์การจ่ายเพื่อบริการ
สาธารณสขุ กรณบีรกิารเฉพะโรคสำาหรบัการดแูลผูป่้วยโรค
หายาก โรคทีม่คีวามผดิปกตขิองสารโมเลกลุเลก็ (disorder 
of small molecules) จำานวน 24 โรค โดยแบ่งเป็น 2 
กลุ่มโรค โดยกลุ่มโรค A ได้แก่ other organic aciduria 
(acidemia), propionic acidemia, methylmalonic 
acidemia, cobalamine defect, isovaleric acide-
mia, glutaric acidemia type 1, maple syrup urine 
disease (MSUD), urea cycle disorders, unspecified 
enzyme defect, ornithine transcarbamylase (OTC) 
deficiency, NAGS deficiency, citrullinemia type 1, 
argininosuccinic aciduria (ASS deficiency), arginase 
deficiency (argininemia), phenylketonuria, other 
specified disorders of amino acid metabolism, NIC-

CD (neonatal intrahepatic cholestasis caused by 
citrin deficiency), citrullinemia type 2, tyrosinemia 
type 1 และกลุ่มโรค B ได้แก่ disorders of fatty acid 
oxidation and ketogenesis, disorders of carnitine 
cycle and carnitine transport, systemic primary 
carnitine deficiency, tetrahydrobiopterin (BH4) 
deficiency, multiple carboxylase deficiency: biotin-
idase deficiency, multiple carboxylase deficiency: 
holocarboxylase deficiency ค่าใช้จ่ายทีส่ามารถเบิกได้
จาก สปสช. ครอบคลุมการรักษาพยาบาลหรือการติดตาม
ผลการรกัษาผูป่้วยโรคหายากแบบเหมาจ่ายสำาหรบักลุม่โรค 
A และ B เป็นเงิน 300,000 และ 50,000 บาทตามลำาดับ 
รวมทั้งค่าพาหนะส่งต่อและส่งกลับให้กับสถานพยาบาล 
โดยในการดำาเนินงานที่ผ่านมาในปีงบประมาณ 2563 พบ
ว่ามีการเบิกจ่ายค่ารักษาพยาบาลผู้ป่วยจำานวน 14 ราย(12)  

หากคาดประมาณผู้ป่วยปีละ 70-117 คน อัตราการเข้าถึง
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บรกิารอยูท่ีร้่อยละ 12-20 ต่อปีเท่านัน้ อนึง่ ผูป่้วยสทิธอิืน่ๆ 
ยงัไม่สามารถเบกิค่ารกัษาได้ อุปสรรคต่างๆ ท่ีเกีย่วข้องกับ
การรักษา คือ นมพิเศษและยาเมตาบอลิกบางรายการที่มี
ความจำาเป็นในการรักษายังไม่มีจำาหน่ายในประเทศไทย ที่
ผ่านมาผู้ป่วยได้รบับรจิาคนมพเิศษจากบรษิทัเอกชนผูผ้ลติ
นม ทำาให้บางช่วงเวลามีปัญหาขาดคราว และมีความไม่
แน่นอนของการบริจาค ทั้งนี้ แพทย์ผู้รักษากำาลังผลักดัน
การขึ้นทะเบียนยาและนมเมตาบอลิก โดยหารือร่วมกับ
สำานักงานคณะกรรมการอาหารและยาเพือ่หาแนวทางการ
ขึ้นทะเบียนยาและนมเมตาบอลิกดังกล่าว
 อย่างไรก็ตาม ผู้เช่ียวชาญทางการตรวจและรักษาให้
ความเห็นว่าการคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกมีความ
แตกต่างจากการคัดกรองภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมนใน
ทารกแรกเกิดทีมี่แพทย์เชีย่วชาญในโรงพยาบาลทัว่ไปรกัษา
ได้ ในขณะที่การคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจำาเป็น
ต้องมีแพทย์ผู ้เช่ียวชาญเฉพาะทางท่ีศูนย์โรคหายากใน
การวินิจฉัยและรักษา จึงควรมีการหารือเพื่อปรับรูปแบบ
การตรวจคัดกรองและการส่งต่อให้เหมาะสมและเป็นไปได้ 
ท้ังนี ้ผูเ้ชีย่วชาญเสนอรปูแบบบรกิารโดยให้หน่วยบริการที่
มศีกัยภาพตรวจคดักรอง วนิจิฉยั และรกัษาอย่างครบวงจร 
ข้ึนทะเบยีนเป็น “ห้องปฏบิตักิารตรวจกรองทารกแรกเกดิ” 
ภายใต้การประเมินมาตรฐานบริการจากหน่วยงานภาครัฐ
ที่รับผิดชอบ รวมทั้งการกำากับติดตาม และจัดทำาข้อตกลง
การส่งข้อมลูการให้บรกิารให้กบักระทรวงสาธารณสขุ ภาย
ใต้ข้อกำาหนดของกฎหมาย โดยจัดการรูปแบบข้อมูลของ
แต่ละหน่วยบริการให้สามารถส่งออกแล้วนำามารวมกันได้

วิจารณ์และข้อยุติ

สรุปและอภิปรายผลการศึกษา

 การศึกษานี้พบว่า ศักยภาพการตรวจคัดกรองโรค
พนัธุกรรมเมตาบอลกิชนดิสารโมเลกุลเลก็ในทารกแรกเกดิ
โดยเทคโนโลย ีMS/MS ในปี พ.ศ. 2564 สามารถครอบคลุม

ประมาณร้อยละ 11 ของเด็กแรกเกิด หรือ 60,000 ราย
ต่อปี ซึ่งในอนาคตโรงพยาบาลที่เป็นศูนย์โรคหายากหลาย
แห่งและกรมวทิยาศาสตร์การแพทย์ กระทรวงสาธารณสขุ
มีแผนลงทุนในเทคโนโลยี MS/MS เพ่ิมเติมหากมีการ
บรรจุการคัดกรองแบบเพิ่มจำานวนโรคในสิทธิประโยชน์ 
ซึ่งคาดว่าควรมีเครื่อง MS/MS 14 เครื่องทั่วประเทศจึง
จะสามารถครอบคลุมการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดทุก
รายได้ ส่วนการวนิจิฉัยและรักษาโรคซ่ึงเป็นสิทธปิระโยชน์
ของโครงการหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้าซ่ึงมีระบบการ
รักษาและการส่งต่อผู้ป่วยมาที่ศูนย์การดูแลผู้ป่วยโรคหา
ยาก 7 แห่งท่ัวประเทศ โดยในการดำาเนินงานท่ีผ่านมาใน
ปีงบประมาณ 2563 พบว่ามกีารเบกิจ่ายค่ารักษาพยาบาล
ผู้ป่วยจำานวน 14 ราย(12) เท่านั้นหรือตำ่ากว่าร้อยละ 20 
ของผู้ป่วยท้ังหมด ซึ่งคณะทำางานพัฒนาระบบบริการและ
ประเภทและขอบเขตบริการสาธารณสุขในการดูแลรักษา
โรคหายาก จงึมข้ีอเสนอให้ศนูย์โรคหายากร่วมกนัพจิารณา
การเพิ่มศักยภาพและความพร้อมของหน่วยบริการอื่นๆ 
ให้มีการดูแลเพิ่มเติม(13,14)  เพื่อให้สามารถรองรับจำานวน 
ผู้ป่วยที่เพิ่มขึ้นหากมีการเพิ่มศักยภาพของการตรวจคัด
กรองทารกแรกเกิด
 การศกึษาในหลายประเทศทีพ่บว่าการตรวจคดักรอง
ทารกแรกเกิดด้วยเทคโนโลยี MS/MS สามารถลดอัตรา
การเสียชีวิตและพิการในเด็กได้ เช่น ประเทศญี่ปุ่นเปรียบ
เทียบอัตราการเสียชีวิตและพิการของผู้ป่วยโรคพันธุกรรม 
เมตาบอลกิทีไ่ด้รับการตรวจคัดกรองด้วยเทคโนโลยี MS/MS  
กับผู้ป่วยท่ีไม่ได้รับการตรวจคัดกรอง พบว่าอัตราการเสีย
ชีวิตและพิการจากโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกลดลงจาก
ร้อยละ 73 เหลือร้อยละ 15(15) และมีการศึกษาในประเทศ
ออสเตรเลียพบว่าอัตราการเกิดความพิการของผู ้ป่วย 
โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกลดลงจากร้อยละ 18.1 เหลือ
ร้อยละ 2.8(16) ดังนั้นการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดด้วย
เทคโนโลย ีMS/MS จงึถอืเป็นมาตรฐานในประเทศทีพ่ฒันา
แล้ว ส่วนสถานการณ์การตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรม 
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เมตาบอลิกด้วยเทคโนโลยี MS/MS ในประเทศแถบทวีป
เอเชียมีความแตกต่างกันตามบริบทของแต่ละประเทศ ทั้ง
จำานวนและชนดิของโรคในการตรวจคดักรอง และการเบกิ
จ่ายค่าใช้จ่ายในการตรวจคดักรองจากภาครฐั เช่น ประเทศ
สิงคโปร์มีการตรวจคัดกรอง 40 โรคในทารกแรกเกิดโดย
ใช้เทคโนโลยี MS/MS ตั้งแต่ปี 2006(17) ประเทศญี่ปุ่น
มีการตรวจคัดกรอง 30 โรคเริ่มต้นในปี 2011 ไต้หวันมี
การตรวจคัดกรอง 11 โรคเริ่มต้นในปี 2006 และประเทศ
ฟิลิปปินส์มีการตรวจคัดกรอง 28 โรคเริ่มต้นในปี 2019 ซึ่ง
ประเทศที่กล่าวมาทั้งหมดเริ่มต้นดำาเนินการตรวจคัดกรอง
ด้วยโครงการนำาร่อง ก่อนท่ีจะมีการประกาศเป็นนโยบาย
ระดบัประเทศ นอกจากนี ้ในประเทศฟิลปิปินส์ได้มกีารจัด
ตั้งคณะที่ปรึกษาด้านการคัดกรองทารกแรกเกิดอย่างเป็น
องค์รวม ทัง้การคดักรองโรคหายาก มกีารอภบิาลระบบการ
ตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดร่วมด้วย(18) ดังนั้น หน่วยงาน
ที่เกี่ยวข้องควรมีการหารือร่วมกันและนำาแนวทางดังกล่าว
มาปรับใช้ในประเทศไทย เนื่องจากยังไม่มีการจัดตั้งคณะ
ท่ีปรกึษาการคดักรองทารกแรกเกดิแห่งชาตใินประเทศไทย 
ซึ่งการจัดตั้งคณะที่ปรึกษานี้จะช่วยให้คำาปรึกษาและคำา
แนะนำาเกีย่วกบัการบรูณาการระบบการคดักรองทารกแรก
เกิด ฐานข้อมูล การรับรองคุณภาพศูนย์คัดกรองทารกแรก
เกิดและการกำากับติดตามทั่วประเทศได้

ข้อจำากัดของการศึกษา

 การศึกษานี้มีข้อจำากัดท่ีสำาคัญ คือข้อมูลด้านระบาด
วิทยาของโรคที่ใช้สำาหรับการประมาณการจำานวนของ
ผู้ป่วยที่จะพบจากการตรวจคัดกรองได้มาจากโครงการ
นำาร่องในพื้นที่กรุงเทพมหานครเท่านั้น ซ่ึงในปัจจุบันยัง
ไม่มีจำานวนอุบัติการณ์ของโรคที่เป็นข้อมูลระดับประเทศ 
ดังน้ัน การศึกษาหรือการดำาเนินการตรวจคัดกรองทารก
แรกเกิดด้วยเทคโนโลยี MS/MS ในอนาคต ควรมีการเก็บ
ข้อมูลอย่างเป็นระบบและตรวจสอบความถูกต้องเพื่อให้
สามารถคาดประมาณจำานวนผู้ป่วยได้อย่างถูกต้อง

ข้อเสนอแนะจากการศึกษา

 จากการศึกษา คณะผู้วิจัยมีข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย
ของการตรวจคดักรองทารกแรกเกดิโรคพนัธกุรรมเมตาบอลิก  
คือ สำานักงานหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ (สปสช.) ควร
บรรจุการตรวจคัดกรองผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก
แบบเพิ่มจำานวนโรค (expanded newborn screening) 
ด้วยเทคโนโลย ีMS/MS เป็นสทิธปิระโยชน์ภายใต้โครงการ
หลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า และระบบการให้บริการควร
มีการปรับรูปแบบการตรวจคัดกรองและการส่งต่อเพื่อ
วินิจฉัยและรักษาให้เหมาะสมและเป็นรูปแบบที่สามารถ
เป็นไปได้ในบรบิทของประเทศและพืน้ทีแ่ต่ละภูมภิาค โดย
พฒันาศกัยภาพของหน่วยบรกิารให้สามารถตรวจคัดกรอง 
วนิจิฉัย และรักษาอย่างครบวงจรโดยมกีารรับรองคุณภาพ
และมาตรฐาน นอกจากนี้ ต้องมีระบบรายงานข้อมูลการ
ดำาเนินงานให้หน่วยงานส่วนกลางรวบรวมอุบัติการณ์และ
ความชกุของผูป่้วยเพือ่ให้มข้ีอมลูด้านระบาดวทิยาของโรค
ทีส่ามารถนำาไปใช้ประโยชน์ในการวางแผนด้านการเงนิการ
คลังและพัฒนาศักยภาพระบบบริการในอนาคต

กิตติกรรมประกาศ

 การศึกษานี้เป็นส่วนหนึ่งของโครงการประเมินความ
คุ้มค่าและความเป็นไปได้ของการตรวจคัดกรองผู้ป่วย 
โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกด้วยเทคโนโลยี Tandem Mass 
Spectrometry (MS/MS) โดยคณะผู้วิจัยดำาเนินงานภาย
ใต้โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายด้านสุขภาพ 
(HITAP) ที่ได ้รับทุนสนับสนุนจากสถาบันวิจัยระบบ
สาธารณสุข (สวรส.) รวมทั้งยังได้ให้คำาแนะนำาในการ 
ดำาเนินโครงการวิจัยและบริหารจัดการโครงการวิจัยนี้
อย่างดียิ่ง คณะผู้วิจัยขอขอบคุณคุณสรายุทธ ขันธะ และ 
ภญ.ธมลวรรณ ดุลสัมพันธ์ ที่ช่วยเหลือในการเก็บรวบรวม
ข้อมูลโครงการวิจัย และขอขอบคุณผู้เชี่ยวชาญด้านการ
คัดกรองและดูแลผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสาร
โมเลกุลเล็กท่ีให้คำาแนะนำา สนับสนุนด้านวิชาการ และให้
ความอนุเคราะห์เก็บข้อมูลสำาหรับโครงการนี้
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