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ēé÷ǰÙèąĒóì÷ýćÿêøŤýĉøĉøćßó÷ćïćúǰ
öĀćüĉì÷ćúĆ÷öĀĉéú

ēøÙóĆîíčÖøøöđöêćïĂúĉÖ
 โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก (inborn errors 
of metabolism) เป็นโรคพันธุกรรมประเภทหนึ่ง
ซึ่งประกอบด้วยโรคพันธุกรรมกวา่ 700 โรคและมี
อุบัติการณ์ของทุกโรครวมกันเทา่กับ 1 ใน 100 ของ
การเกิดมีชีพ  ส่วนใหญ่ของโรคในกลุ่มนี้ทําให้เกิด
การเสียชีวิตและความพิการในเด็ก แต่ที่สําคัญคือ
บางโรคสามารถให้การรักษา (treatable disorders) และป้องกันไม่ให้เกิด
การเสียชีวิตและความพิการได้โดยการตรวจกรองทารกแรกเกิด (Newborn 
Screening)
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 การตรวจกรองทารกแรกเกิดในประเทศไทยมีเพียง 2 สถาบันท่ีให้บริการ 
คือ ศูนย์พันธุกรรมเมตาบอลิกฯ ห้องปฏิบัติการสาขาวิชาเวชพันธุศาสตร์ ภาควิชา
กุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล และกรมวิทยาศาสตร์การแพทย์
กระทรวงสาธารณสุข โดยกรมวิทยาศาสตร์การแพทย์รับตรวจกรองทารกท่ีเกิด
ในต่างจังหวัดและกรุงเทพฯ บางส่วน โดยตรวจกรองเพียง 2 โรคเท่านั้น คือ 
ภาวะต่อมไทรอยด์บกพร่องแต่กําเนิด (Congenital Hypothyroidism, CH) 
และ เฟ็นนิลคีโตนยูเรีย (Phenylketonuria, PKU) โดยใช้เทคนิค Bacterial
inhibition Assay และ ELISA และมีแนวโน้มจะลดเหลือเพียงโรคเดียวคือ 
CH ในอนาคต ส่วนโรงพยาบาลศิริราชได้ตรวจคัดกรอง
ทารกแรกเกิดในโรงพยาบาลศิริราชและโรงพยาบาลใน
เขตกรุงเทพมหานครจํานวน 37,000 ราย/ปี จากเร่ิมต้น
ท่ี 2 โรคเหมือนกรมวิทยาศาสตร์การแพทย์ แต่ขยายเพ่ิม
เป็น 40 โรคโดยใช้เทคนิค TMS ซ่ึงเป็นเทคโนโลยีล่าสุด
ท่ีใช้ตรวจคัดกรองในประเทศท่ีพัฒนาแล้วและใช้ปริมาณ
เลือดเท่าเดิมต้ังแต่ปี 2557 

ÖćøêøüÝēøÙóĆîíčÖøøöđöêćïĂúĉÖ
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 ศูนย์ความเป็นเลิศด้านโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก เป็นหน่วยงานท่ีตรวจการ
วินิจฉัยและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก (inborn errors of metabolism)
อย่างครบวงจร เน่ืองจากหากได้รับการวินิจฉัยระหว่าง 48 – 72 ช่ัวโมงหลังคลอด 
ทารกจะได้รับการรักษา ภายใน 2 สัปดาห์ ซ่ึงลดโอกาสมีภาวะปัญญาอ่อน พิการ 
หรือเสียชีวิตได้ โดยการดําเนินการของศูนย์ความเป็นเลิศฯ ประกอบด้วย 3 ส่วน 
คือ การตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด การตรวจพิเศษเพ่ือยืนยันการวินิจฉัย และ
การรักษาโดยทีมแพทย์ผู้เช่ียวชาญ 

øĎšĕüǰøĆÖþćĕéšǰ
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 “โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกไม่สามารถเจาะนํ้าครํ่าแล้วรู้ผล ต้องตรวจหลังคลอด
ในช่วง 24 - 72 ชั่วโมงเทา่นั้น”
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ĒöŠìšĂÜêšĂÜøĎšĕüš

 จากผลการเปรียบเทียบระหว่างผู้ป่วยท่ีไม่ได้รับการคัดกรอง และรักษาอย่าง
ทันท่วงที และผู้ท่ีได้รับการคัดกรอง และได้รับการรักษาอย่างทันท่วงที พบว่า ผู้ป่วยท่ี
ไม่ได้รับการคัดกรอง เมื ่อแสดงอาการของโรคจะมีภาวะการพิการอย่างรุนแรง
และเสียชีวิตในที่สุด รวมทั้งต้องเสียค่าใช้จ่ายในการรักษาจํานวนมาก ขณะที่ผู้ป่วยที่
ได้รับการคัดกรองตั้งแต่แรกเกิด และได้รับการรักษาจะสามารถมีพัฒนาการที่สมวัย
ใกล้เคียงกับเด็กปกติ นับตั้งแต่ปี 2557 ทางศูนย์ฯ ได้รับการสนับสนุนโครงการจาก 
สปสช. กทม. ให้เป็นโครงการนําร่องแห่งแรกของประเทศไทย ครอบคลุมการตรวจ
คัดกรองทารกแรกเกิดในโรงพยาบาลในพ้ืนท่ีกรุงเทพฯ จํานวน 17 แห่ง ซ่ึงตรวจไปแล้ว
จํานวนกวา่ 150,000 รายต่อปี และพบทารกที่เป็นโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก จํานวน 
18 ราย ส่งผลให้การรักษาทารกกลุ่มดังกล่าวเป็นไปอย่างทันท่วงที ลดภาระ ค่าใช้จ่าย
ด้านสาธารณสุขของประเทศได้ ตลอดจนโครงการดังกล่าวอยู่ระหว่างการขยายผล
ไปยังสํานักงานเขตสุขภาพที่ 5 ต่อไป
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