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ดาวน์ซินโดรม
จากเลือดมารดา

ศ.ดร.วสันต์ จันทราทิตย์ (ซ้าย) รศ.พัญญู พันธ์บูรณะ (กลาง) 
และ รศ.นพ.สุรศักดิ์ ลีลาอุดมลิปิ (ขวา)

	 เม่ือคุณแมต่ัง้ครรภ	์สิง่แรกทีค่ณุแมม่กัจะเตรยีมตวักค็อื	การฝากครรภก์บัคณุหมอในโรงพยาบาล	ซึง่เมือ่คุณแม่
มาทำาการฝากครรภ์	คุณหมอจะทำาการตรวจครรภ์อย่างละเอียด	โดยหนึ่งในการตรวจครรภ์ที่ถือว่ามีความจำาเป็นอย่าง
มากในระยะที่เริ่มตั้งครรภ์ใหม่ๆ	ก็คือ	การตรวจคัดกรองอาการ	“ดาวน์ซินโดรม”	ทารกในครรภ์นั่นเอง

	 ที่ผ่านมา	 การตรวจคัดกรองอาจทำาได้โดยการเจาะช่องท้องคุณแม่เพื่อนำาน้ำาคร่ำามาตรวจหาความเสี่ยงของ
การเป็นดาวน์ซินโดรม	อันจะทำาให้คุณแม่ต้องเจ็บปวด	เจ็บตัวกันอยู่ไม่น้อยเลยทีเดียว	แต่ด้วยเทคนิคใหม่ในการตรวจ
คัดกรองอาการดาวน์ซินโดรมด้วยการเจาะเลือดคุณแม่	 ทำาให้ลดการเจ็บตัวน้อยลง	 และการตรวจก็มีความแม่นยำาสูง	
และยังช่วยสร้างความมั่นใจแก่คุณแม่อย่างมาก	รายละเอียดจะเป็นอย่างไร	ฉบับนี้มีมาฝากกัน

	 เมื่อวันที่	 27	 พฤศจิกายนท่ีผ่านมา	 สาขาเวชศาสตร์
มารดาและทารกปริกำาเนิด	 ภาควิชาสูติศาสตร์-นรีเวชวิทยา	
หน่วยมนุษย์พันธุศาสตร์	 ภาควิชาพยาธิวิทยา	 ศูนย์จีโนม
ทางการแพทย์	 โครงการพัฒนาศักยภาพประชากรไทย	 งาน
สื่อสารองค์กร	 คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี	
มหาวทิยาลยัมหดิล	และศนูยค์วามเปน็เลศิดา้นชวีวทิยาศาสตร์	
(ทีเซลส์)	ได้ร่วมกันแถลงข่าวการพัฒนาความเป็นเลิศด้านการ
ตรวจกรองสารทางพันธุกรรมทารกในครรภ์	 ในชื่อโครงการ
ตรวจสารพันธุกรรมของทารกในครรภ์จากเลือดมารดา	 หรือ	
Thai	Noninvasive	Prenatal	Test:	Thai	NIPT	โดยได้รับ
เกียรติจาก	รศ.นพ.สุรศักดิ์	ลีลาอุดมลิปิ	ผู้อำานวยการโรงพยาบาลรามาธิบดี	เป็นประธานการแถลงข่าวในครั้งนี้	
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		 รศ.นพ.พัญญู	 พันธ์บูรณะ	 อาจารย์ประจำาสาขาเวชศาสตร์
มารดาและทารกปริกำาเนิด	 ภาควิชาสูติศาสตร์-นรีเวชวิทยา	 คณะ
แพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี	 มหาวิทยาลัยมหิดล	 กล่าว
ว่า	 ปัญหาเรื่องทารกพิการแต่กำาเนิด	 ซึ่งเกิดจากโครโมโซมผิดปกติ	
อาการทีพ่บบอ่ยคอื	โครโมโซม	21	หรอืกลุม่อาการดาวน	์ซึง่เปน็การ
ผิดปกติหลายระบบโดยเฉพาะด้านสติปัญญาท่ีต่ำากว่าปกติ	 หรือที่
เรียกว่าเด็กปัญญาอ่อน	 ขณะนี้พบได้ราว	 1.3	 ต่อทารกแรกเกิดที่มี
ชีวิต	1,000	คน	ซึ่งส่วนมากพบในกลุ่มคุณแม่อายุตั้งแต่	35	ปีขึ้นไป	
เนือ่งจากไขข่องคณุแมจ่ะอายเุทา่กบัอายคุณุแม่	ต่างจากสเปร์ิมของ
คุณพ่อที่สร้างใหม่ทุก	3	 เดือน	ดังนั้น	ไข่อายุมากขึ้นเวลาแบ่งเซลล์
ของโครโมโซมก็จะมีความผิดปกติมากขึ้น	เพราะฉะนั้น	กลุ่มอาการ
ดาวน์ซินโดรมจึงต้องทำาการตรวจจากคุณแม่	 วิธีในขณะนี้คือ	 หาก
คณุแมอ่ายมุาก	แพทยจ์ะแนะนำาใหท้ำาการตรวจ
คัดกรองหรือตรวจโดยการเจาะน้ำาคร่ำา

	 การตรวจคัดกรองในปัจจุบันจะเป็นการอัลตราซาวด์	 ตรวจสารชีวเคมีเลือด	 ซึ่ง
เปน็การตรวจตามมาตรฐานตา่งๆ	เป็นการตรวจทางออ้ม	ไมไ่ดเ้ปน็การตรวจวนิจิฉยั	และมี
ความแมน่ยำาไมม่ากนกั	แตถ้่าจะใหต้รวจวนิจิฉยัโครโมโซมและดีเอน็เอแลว้ใหผ้ลทีแ่มน่ยำา
นัน้	ตอ้งทำาการเจาะน้ำาคร่ำาตรวจ	ซึง่จะมคีวามเสีย่งตอ่การแทง้บตุร	ตดิเชือ้	คลอดกอ่นกำาหนด	
หรือถ้าเจาะน้ำาคร่ำาไม่ดีอาจจะไปถูกอวัยวะของเด็กได้	

	 ดังนั้น	 โครงการนี้จะเป็นการตรวจคัดกรองที่มีความแม่นยำาสูงเทียบเคียงกับการตรวจวินิจฉัย
อย่างการเจาะน้ำาคร่ำา	 โดยเป็นการตรวจหาสารทางพันธุกรรม	 (ดีเอ็นเอ)	 ของทารกจากเลือดในคุณแม่ตั้ง
ครรภ์	โดยอาศัยเทคโนโลยกีารถอดรหสัพนัธกุรรมทีม่ปีระสทิธภิาพสงู	ล้ำายคุ	มคีวามไว	ความจำาเพาะ	ความ
ละเอียดและรวดเร็ว	 ทำาให้สามารถตรวจหากลุ่มอาการดาวน์ซินโดรมของทารกในครรภ์จากเลือดของ
มารดาด้วยความแม่นยำาถึง	99%	ซึ่งนับว่าดีที่สุดสำาหรับการตรวจคัดกรองในปัจจุบัน

	 รศ.นพ.พัญญู	 ยังกล่าวต่อไปว่า	 แม้ว่าการตรวจวิธีนี้จะมีความแม่นยำาสูงมาก	
แต่หากผลออกมาว่ามีความเสี่ยงที่ทารกในครรภ์จะมีอาการดาวน์	 ก็ต้องกลับไปใช้วิธี
เจาะน้ำาคร่ำาเพือ่ตรวจวนิจิฉยัใหช้ดัเจนมากยิง่ขึน้อกีครัง้	แตห่ากไมพ่บความเสีย่ง	คณุ
แมท่ีต่ัง้ครรภก์ไ็มต่อ้งเจบ็จากการถกูเจาะน้ำาคร่ำา	ไมเ่สีย่งตอ่การแทง้ลกู	นอกจาก
นี	้การตรวจวเิคราะห์และรายงานผลของโครงการนีย้งัสามารถตรวจคดักรอง
หาทารกที่มีความผิดปกติของโครโมโซมอื่นๆ	ได้อีก	นอกจากโครโมโซม	21	
เช่น	trisomy	13	,trisomy18	ตลอดจนโครโมโซมเพศหญิงและเพศชายได้
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	 ด้าน	ศ.ดร.วสันต์	จันทราทิตย์	หัวหน้า
ศูนย์จีโนมทางการแพทย์	ภาควิชาพยาธิวิทยา	
คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี	
มหาวิทยาลัยมหิดล	 กล่าวว่า	 การตรวจด้วย
วิธีไทยนิพท์นี้	 สามารถรู้ผลความผิดปกติของ
โครโมโซมได้ทุกคู่	 แต่แพทย์จะแจ้งผลตรวจ
เฉพาะคู่ที่พบปัญหามากและสามารถแก้ไขได้	
เช่น	คู่ที่	13	,16	,18	,21	รวมทั้ง	โครโมโซมเพศ	
x	และ	y	ที่เน้นเฉพาะกลุ่มนี้เพราะโครโมโซม
มีขนาดเล็ก	 หากเป็นโครโมโซมคู่แรกๆ	 จะมี
ขนาดใหญ่หากพบความผิดปกติส่วนใหญ่ก็มัก
เสียชีวิต	จึงต้องเน้นในโครโมโซมคู่หลังๆ	อย่างคู่	21	ทำาให้เกิดปัญหากลุ่มดาวน์ซินโดรม	คู่ที่	18	เกิดกลุ่มอาการ
เอ็ดเวิร์ดซินโดรม	มีปัญหาเรื่องสติปัญญา	หัวใจ	มีนิ้วเกิน	 โครโมโซมเพศผิดปกติ	 เช่น	x	หายไป	ทำาให้ผู้หญิงมี
บุตรยาก	เป็นต้น	

	 ทั้งนี้	การตรวจคัดกรองวิธีนี้สามารถทำาได้เมื่ออายุครรภ์	10-24	สัปดาห์	แต่ยังไม่สามารถใช้ตรวจคัดกรอง
ในครรภ์แฝดได้	การให้บริการที่คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี	จะดำาเนินการอย่างครบวงจร	รวมทั้งให้คำา
ปรกึษาแนะนำาตา่งๆ	ดว้ย	โดยเฉพาะหากผลตรวจคดักรองพบวา่มคีวามเส่ียงโครโมโซมผิดปกติ	กจ็ะต้องคยุทำาความ
เขา้ใจวา่จะตรวจวนิจิฉยัดว้ยการเจาะน้ำาคร่ำาหรอืไม	่ซ่ึงอาจมอีนัตรายต่อครรภ	์หรอืพอ่แมจ่ะเลอืกต้ังครรภต่์อไปหรอื
ยุติการตั้งครรภ์	ซึ่งบางคนคิดว่าสามารถเลี้ยงได้ก็ตั้งครรภ์ต่อไป	แต่บางคนที่ไม่คิดว่าจะเลี้ยงไหว	ก็ยุติการตั้งครรภ์	
ซึ่งทั้งหมดคุณพ่อคุณแม่ต้องตัดสินใจเอง	โดยแพทย์ต้องให้ข้อมูลและคำาปรึกษาแนะนำา
  
	 การตรวจวิธีนี้เป็นการตรวจทางเลือก	จึงยังไม่สามารถครอบคลุมการเบิกจ่ายจากรัฐบาลได้	 โดยค่าบริการ
ในการตรวจสำาหรับสตรีท่ีฝากครรภ์ท่ีโรงพยาบาลรามาธิบดีอยู่ที่	 14,000	 บาท	 และจะเริ่มเปิดรับบริการได้ภายใน
เดือนธันวาคม	2557	ส่วนผู้ที่ไม่ได้ฝากครรภ์ที่โรงพยาบาลรามาธิบดี	จะเริ่มให้บริการได้ตั้งแต่เดือนมกราคม	2558	
โดยคิดค่าบริการ	15,500	บาท	

	 นับเป็นอีกทางเลือกหนึ่งในการตรวจคัดกรองทารกในครรภ์ที่
เหมาะสมอย่างยิ่งในคุณแม่ตั้งครรภ์ที่มีอายุตั้งแต่	35	ปีขึ้นไปและมีความเสี่ยง		


