
“การตรวจวินิจฉัยสาเหตุ
ทางพันธุกรรมในผู้ป่วยกลุ่ม
อาการออทิสซึม พัฒนาการ
ล่าช้า/สติปัญญาบกพร่อง
และพิการซ้ำาซ้อนแต่กำาเนิด 
ด้วยวิธีโครโมโซมอะเรย์ 
ความละเอียดสูง 
(Chromosomal Microarray: CMA)”

ที่มาของการตรวจด้วยวิธีโครโมโซมอะเรย์
	 ตั้งแต่ปี	 ค.ศ.	 1970	 ได้มีการพัฒนาวิธีการตรวจทาง
พันธุกรรมที่เป็นการตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซม	 ท่ีเรียก
ว่า	 “คารีโอไทป์	 (Karyotype)”	 ซึ่งเป็นการวิเคราะห์ว่าโครโมโซม
ทั้งหมดของผู้ป่วยมีลักษณะจ�านวนผิดปกติ	 หรือมีการขาดการเกิน
ทีต่�าแหน่งใดบ้าง	โดยใช้วธิกีารน�าโครโมโซมมาย้อมสเีป็นแถบๆ	(G-
banding)	เพ่ือให้สามารถแยกได้ว่าคือโครโมโซมอะไร	แล้ววเิคราะห์
ด้วยตาผ่านกล้องจุลทรรศน์	 ซึ่งการตรวจคารีโอไทป์ถือเป็นวิธีการ
ตรวจที่ดูได้ทั้งจีโนม	 (Genome	 หมายถึงหน่วยพันธุกรรม	 DNA	
ทั้งหมด)	 ชนิดแรกของโลก	 เพียงแต่ว่าความละเอียดของการตรวจ
ต�า่	ต้องมีขนาดของการขาดการเกนิบนโครโมโซมอย่างน้อยมากกว่า
ประมาณ	5	-	10	ล้านเบสแพร์	(base	pair)	ขึ้นไป	จึงจะสามารถ
พอมองเห็นได้ด้วยวิธีนี้	 ต่อมาจึงมีการพัฒนาวิธีการตรวจอื่นๆ	 ข้ึน
มา	 เช่น	 การตรวจที่เรียกว่า	 “FISH”	 (Fluorescence	 In	 Situ	
Hybridization)	เป็นการตรวจเฉพาะจุดหรือโรค	คือ	จะตรวจได้กต่็อ
เมือ่แพทย์ตัง้สมมตฐิานว่าคนไข้อาจจะเป็นโรคหรอืกลุม่อาการนัน้ๆ		
จึงส่งตรวจ	 FISH	 เฉพาะต�าแหน่งบนโครโมโซมที่สงสัย	 การตรวจ	
FISH	ท�าได้โดยการน�าสารพันธุกรรม	DNA	บริเวณที่สงสัยมาใช้เป็น	
DNA	น�าจับ	 (Probe)	 	แล้วติดสีฟลูออเรสเซนต์เพื่อให้เรามองเห็น
ได้ด้วยตาผ่านกล้องจุลทรรศน์	จากนั้นก็น�าไปจับบนโครโมโซมของ

ผูป่้วย	เพือ่ดวู่าต�าแหน่งนัน้ขาดหายไปหรอืเกนิขึน้มาหรอืไม่	และถงึ
แม้	FISH	จะเป็นการตรวจทีล่ะเอยีดขึน้จรงิ	สามารถช่วยให้เห็นการ
ขาดการเกินขนาดเลก็ท่ีการตรวจคารโีอไทป์ไม่สามารถเห็นได้	แต่ว่า
สามารถดไูด้เพยีงจดุเดยีวทีเ่ราต้องการจะดเูท่านัน้		ดงันัน้จงึเกดิการ
พัฒนาการตรวจโครโมโซมอะเรย์	 (Chromosomal	microarray;	
CMA)	ขึ้นมา	โดยใช้เทคโนโลยีที่เรียกว่า	“ไมโครอะเรย์”	

การตรวจด้วยวิธีโครโมโซมอะเรย์ในผู้ป่วยไทย
	 การตรวจด้วยวธิโีครโมโซมอะเรย์	เริม่มาจากการใช้เครือ่ง	
“ไมโครอะเรย์”	ในการวจิยัอย่างแพร่หลายต้ังแต่ปี	ค.ศ.	2000	และ
ในปี	ค.ศ.	2004	ได้มกีารประยกุต์เพือ่น�ามาท�าการตรวจหาปริมาณ
การขาดการเกนิของสารพนัธกุรรม	DNA	ของทัง้จโีนมมนษุย์	(Copy	
Number	Variation;	CNV)	โดยการน�า	DNA	น�าจบั	(Probe;	โพรบ)		
สายสัน้ๆ	จ�านวนมากทีเ่ป็นตวัแทนของจีโนมคนปกติ	ณ	ต�าแหน่งต่างๆ	
ของโครโมโซมมาเกาะบนสไลด์แก้ว	 หรือเม็ดโพลีเมอร์ขนาดเล็ก	
(Bead)	ซึง่เมือ่เราน�าเอา	DNA	ของผูป่้วยมาจบักบั	DNA	น�าจบัเหล่า
นี	้และใช้การย้อมสฟีลอูอเรสเซนต์ร่วมด้วย	ผลทีไ่ด้สามารถแปลออก
มาโดยใช้โปรแกรมคอมพิวเตอร์ว่าผู้ป่วยมีปริมาณ	 สารพันธุกรรม	
DNA	ขาดหรอืเกินตรงไหนบ้าง	วธินีีเ้ป็นการตรวจทีม่คีวามละเอยีด
สูง	 เพราะเราสามารถเลือกความละเอียดของการตรวจ	 ได้ด้วย
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จ�านวนของ	DNA	น�าจับ	(Probe)	บนโครโมโซมอะเรย์	ซึ่งยิ่งจ�านวน
มากเท่าใด	ความละเอียดของการตรวจก็ยิ่งมากขึ้นเท่านั้น
	 ต่อมาในช่วงปลายปี	ค.ศ.	2010	(พ.ศ.	2553)	ทางวทิยาลยั
เวชพันธุศาสตร์แห่งประเทศสหรัฐอเมริกา	 (American	 College	
of	Medical	Genetics;	ACMG)	ได้ออกแนวทางปฏิบัติทางคลินิก	
แนะน�าให้ใช้โครโมโซมอะเรย์เป็นการตรวจแรก	แทนการตรวจคารี
โอไทป์ในผู้ป่วย	3	กลุ่ม	คือ
	 1.	ผู้ป่วยกลุ่มอาการออทิสซึม
	 2.	ผู้ป่วยพัฒนาการช้า	และหรือ	สติปัญญาบกพร่อง	โดย
ไม่ทราบสาเหตุและไม่เข้ากับกลุ่มอาการใดๆ
	 3.	 ผู้ป่วยที่มีความพิการแต่ก�าเนิดหลายอย่าง	 (พิการซ�้า
ซ้อน)	และไม่เข้ากับกลุ่มอาการทางพันธุกรรมใดๆ
	 ในช่วงแรกนั้น	 ทางคณะผู ้วิจัยซึ่งน�าโดยทีมงานจาก
รพ.รามาธิบดี	 ภายใต้การสนับสนุนทุนวิจัยจากส�านักงานกองทุน
สนับสนุนการวิจัย	(สกว.)	ร่วมกับมหาวิทยาลัยมหิดล	ได้สร้างฐาน
ข้อมูลการขาดการเกินของปริมาณสารพันธุกรรม	DNA	ในคนปกติ
ชาวไทยจ�านวนมากกว่า	3,000	คน	ขึน้มาเพือ่รองรบัการพฒันาการ
ตรวจโครโมโซมอะเรย์ในประเทศไทย	ทัง้น้ี	เน่ืองจากการแปลผลการ
ตรวจทีถ่กูต้องแม่นย�า	จ�าเป็นต้องใช้ฐานข้อมลูทางพนัธกุรรมขนาด
ใหญ่ที่จ�าเพาะต่อกลุ่มประชากรนั้นๆ	ซึ่งต่อมาภายใต้การสนับสนุน
ทุนวิจัยจากโครงการพฒันาศักยภาพประชากรไทย	กลุม่เดก็และวยั
รุ่นของคณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี	 ทางคณะผู้วิจัยได้
ท�าโครงการวิจยัน�าร่องเพือ่ใช้	โครโมโซมอะเรย์ในการตรวจหาความ
ผิดปกติขนาดเล็กบนโครโมโซมของผู้ป่วยกลุ่มอาการออทิสซึม
จ�านวนมากกว่า	100	ราย	และได้ข้อมลูว่า	ความผดิปกตทิีเ่ราค้นพบ
ในผูป่้วยไทย	มอีบุตักิารณ์ไม่ได้ต่างจากในผูป่้วยชาตอิืน่ๆ	คอืค้นพบ
ความผดิปกตขินาดเลก็บนโครโมโซมในเด็กกลุม่นี	้23%	จงึเหน็ควร
ว่าการตรวจด้วยวธิโีครโมโซมอะเรย์มีประโยชน์จรงิ	และควรน�ามาใช้
เพื่อการวินิจฉัยดูแลรักษาผู้ป่วยกลุ่มต่างๆ	เหล่านี้ในประเทศไทย	

โครโมโซมอะเรย์ความละเอียดสูงสามารถ
ใช้ประโยชน์อะไรได้บ้าง?
	 โครโมโซมอะเรย์มีหลายชนิด	 แต่ชนิดที่เราเลือกใช้	 เรียก
ว่า	“SNP	Array”	(สนิปอะเรย์)	ซึ่งมาจาก	“Single	Nucleotide	
Polymorphism	Array”	ซึ่ง	“SNP”(สนิป)	เป็นลักษณะพันธุกรรม
อย่างหนึ่งที่ส่งผลให้เกิดความแตกต่างระหว่างบุคคล	 ส่วนใหญ่ไม่
ท�าให้เกิดโรคโดยตรง	 แต่อาจท�าให้มีโอกาสเป็นโรคนั้นๆ	 มากหรือ
น้อยกว่าประชาชนทั่วไป	 โดยไมโครอะเรย์ที่ทางเราใช้นี้	 สามารถ
ตรวจหา	 SNP	 ได้	 นอกจากนี้ยังสามารถบอกปริมาณการขาดหรือ
เกินของสารพันธุกรรม	DNA	บริเวณที่มี	 SNP	 อยู่ได้ด้วย	 คือบอก
ข้อมูลได้ทั้ง	2	อย่าง	ดังนั้น	จึงเลือกที่จะใช้ไมโครอะเรย์ชนิดนี้เพื่อ
ให้ได้ข้อมูลมาช่วยในการแปลผลมากที่สุด
	 ปริมาณของ	 SNP	 ในจีโนมของคนแต่ละคนมีจ�านวนใกล้
เคียงกัน	 คือประมาณ	10	 ล้านสนิป	 ซึ่งความละเอียดในการตรวจ
หาความผิดปกติของโครโมโซมจะขึ้นอยู่กับว่าเราเลือกใช้จ�านวน	

DNA	น�าจับหรือ	“โพรบ”ที่สามารถใช้ตรวจหา	SNP	ได้กี่สนิป	ซึ่ง
สนปิอะเรย์มหีลายรปูแบบ	มจี�านวนโพรบและต�าแหน่งของโพรบบน
โครโมโซมต่างกัน	อย่างชนิดที่เราเลือกใช้เป็นชนิดความละเอียดสูง	
มีจ�านวน	DNA	น�าจับทั้งหมด	850,000	โพรบ	ซึ่งในจ�านวนนี้	จะมี
โพรบซึ่งตรวจหา	 SNP	 ต่างๆ	 ซึ่งอยู่ในต�าแหน่งโครโมโซมที่พบว่า
ผิดปกติบ่อยในผู้ป่วยจ�านวนมากเป็นพิเศษ		ยิ่งมีจ�านวนโพรบเยอะ
เท่าใด	การตรวจกย็ิง่มคีวามละเอยีดสงูข้ึนเท่านัน้	เพราะจะสามารถ
วิเคราะห์เจอการขาดหรือเกินของสารพันธุกรรม	DNA	 ขนาดเล็ก
มากๆ	ที่เกี่ยวข้องกับยีนก่อโรคเพียงยีนเดียวได้

เมื่อน�าวิธีตรวจด้วยโครโมโซมอะเรย์มาใช้ตรวจกับผู้ป่วย
3 กลุ่มเบื้องต้น จะทราบอะไรได้บ้าง?
	 ผู้ป่วยกลุ่มอาการออทิสซึม	 	 ผู้ป่วยท่ีมีพัฒนาการช้า/สติ
ปัญญาบกพร่อง	และผู้ป่วยพิการซ�้าซ้อนแต่ก�าเนิด	ที่ไม่เข้ากับกลุ่ม
อาการทางพนัธกุรรมใดๆ	โดยส่วนใหญ่เกดิจากสาเหตทุีเ่ราไม่ทราบ	
คือ	 เป็นได้ท้ังพันธุกรรมและสิ่งแวดล้อม	 โดยการตรวจโครโมโซม
อะเรย์นี้	จะเน้นเฉพาะการหาสาเหตุทางพันธุกรรมที่เกิดจากความ
ผิดปกติของโครโมโซมขนาดเล็ก	 ซึ่งจะครอบคลุมประมาณ	 20%	
ของสาเหตุทั้งหมด	 ฉะนั้นสิ่งที่เราจะเห็นได้ก็คือจ�านวนของแท่ง
โครโมโซม	 หรือปริมาณสารพันธุกรรม	 DNA	 ท่ีขาดหรือเกินบน
โครโมโซม	ต�าแหน่งต่างๆ	ซึ่งบริเวณที่ขาดหรือเกินอาจมียีนหลายๆ	
ยนีทีเ่กีย่วข้องกบัการท�างานของระบบประสาทหรอืสมอง	หรือการ
สร้างอวัยวะต่างๆ	 ซ่ึงอาจส่งผลให้มีพัฒนาการทางสมองที่ผิดปกติ
ไป	หรือมีความพิการซ�้าซ้อนแต่ก�าเนิด	ซึ่งส่วนเล็กๆ	ของโครโมโซม
ที่ขาดหรือเกินนี้	ไม่สามารถมองเห็นได้ด้วยตาผ่านกล้องจุลทรรศน์	
ต้องใช้การตรวจโครโมโซมอะเรย์น้ีเท่านั้นถึงจะวินิจฉัยได้	 	 โดย
ในปัจจุบันมีการค้นพบกลุ่มอาการทางพันธุกรรมท่ีเกิดจากความ
ผิดปกติของโครโมโซมขนาดเล็กที่เรียกว่า	microdeletion	 และ	
microduplication	syndrome	(ไมโครดลีชีนั	ไมโครดปุพลเิคชนัซนิ
โดรม)	ใหม่ๆ	ทีม่คีวามเกีย่วข้องกบักลุม่อาการออทสิซึม	พฒันาการ
ช้า/สติปัญญาบกพร่อง	และพิการซ�้าซ้อนแต่ก�าเนิด	เพิ่มขึ้นมากว่า	
70	กลุ่มอาการ

วิธีการตรวจท�าได้อย่างไรบ้าง?
	 เริ่มแรกจะตรวจโดยใช้เลือดของผู้ป่วยที่มีอาการก่อน	คือ
เราจะไม่ตรวจพ่อแม่ที่ไม่มีอาการก่อนได้ผลตรวจจากผู้ป่วย	 โดย
สกัดสารพันธุกรรม	DNA	จากเลือด	จากนั้นน�าสารพันธุกรรม	DNA	
ของผู้ป่วยมาตรวจหา	 SNP	 และปริมาณสารพันธุกรรม	 DNA	บน
โครโมโซมทั้งหมด	 โดยน�า	 DNA	 มาจับลงบนสนิปอะเรย์สไลด์ท่ี
เตรียมไว้	ดูชนิดและความสว่างของการติดสีฟลูออเรสเซนต์	และใช้
โปรแกรมคอมพวิเตอร์แปลผลสทีีต่่างกนัร่วมกับปรมิาณความสว่าง	
ผลกจ็ะแสดงออกมาให้เหน็การขาดและเกนิขนาดเลก็ของโครโมโซม
ต�าแหน่งต่างๆ		ซึ่งในส่วนของการแปลผล	แพทย์ผู้แปลจะใช้ความรู้
ทางเวชพันธุศาสตร์คลินิกที่เกี่ยวข้องกลุ่มอาการต่างๆ	ที่ผู้ป่วยอาจ
จะมร่ีวมกบัการเทยีบผลทีต่รวจพบใน	ผูป่้วยกบัข้อมลูในฐานข้อมลู
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การขาดหรือเกินของปริมาณ	DNA	บนโครโมโซมต�าแหน่งต่างๆ	ใน
กลุ่มประชากรปกติทั้งชาวไทยและชาวต่างประเทศ	 รวมถึงฐาน
ข้อมูลขนาดใหญ่ที่มีข้อมูลของผู้ป่วยจากประเทศต่างๆ	 	 นอกจาก
นี้ถ้ายังไม่สามารถแปลผลได้ชัดเจน	อาจต้องตรวจโครโมโซมอะเรย์
เพิ่มในพ่อและแม่ของผู้ป่วย	และน�าผลมาประกอบการแปลผลในผู้
ป่วยอีกด้วย	 จะเห็นได้ว่าเป็นกระบวนการที่ค่อนข้างยากและต้อง
อาศัยความเชี่ยวชาญสูง

ผลการตรวจโครโมโซมอะเรย์เป็นแบบใดได้บ้าง? และการตรวจ
เพิ่มเติมในพ่อแม่ผู้ป่วยจะท�าในกรณีใด?
	 ผลการตรวจโครโมโซมอะเรย์จะเป็นอะไรได้บ้าง	หลักๆ	มี	
3	แบบ	ดังนี้
	 1.	ปกติ	(Benign)	คือมีการขาดการเกินของปริมาณ	DNA	
บนต�าแหน่งโครโมโซมต่างๆ	ทีไ่ม่ก่อให้เกดิโรค	พบได้บ่อยในคนปกติ
ทั่วไป	
	 2.	 ผิดปกติ	 (Pathogenic)	 คือมีการขาดการเกินของ
ปริมาณ	DNA	บนต�าแหน่งโครโมโซมต่างๆ	ซึง่เป็นต�าแหน่งทีรู่แ้น่ชดั
ว่าท�าให้เกิดโรค	 พวกน้ีจะมีขนาดค่อนข้างใหญ่	 หรือมียีนส�าคัญที่
เกี่ยวข้องกับการเกิดโรคอยู่ด้วย

	 3.	 ไม่สามารถบอกได้แน่ชัดว่าก่อให้เกิดโรคหรือไม	่
(Variant	 of	 Unknown	 Significance;	 VUS)	 คือมีการขาดการ
เกินของปริมาณ	DNA	บนต�าแหน่งโครโมโซมต่างๆ	ที่สงสัยว่าอาจ
ท�าให้เกดิโรค	แต่ไม่สามารถบอกได้แน่นอน	เนือ่งจากไม่พบลกัษณะ
พนัธกุรรมนีใ้นฐานข้อมลูพนัธกุรรมของคนปกตทิัง้ชาวไทยและชาว
ต่างประเทศ	ดังนั้น	จึงต้องตรวจโครโมโซมอะเรย์ในพ่อแม่ร่วมด้วย	
เพือ่ดวู่าเป็นลกัษณะพนัธกุรรมเฉพาะในครอบครวัหรอืไม่	และมีการ
ถ่ายทอดพันธุกรรมแบบใด	
	 การน�าผลตรวจพ่อแม่มาใช้ประกอบการแปลผล	เช่น	หาก
พ่อแม่มีการขาดการเกินของปริมาณ	DNA	ที่ต�าแหน่งโครโมโซมนี	้
เหมือนกัน	 แต่พ่อกับแม่ไม่ได้เป็นโรค	 แพทย์ก็สามารถบ่งบอกได้
ว่าการขาดการเกินของปริมาณ	DNA	ที่พบในผู้ป่วยนั้นอาจไม่ท�าให้
เกิดโรค	หรือในทางกลับกันถ้าพ่อแม่ซึ่งไม่เป็นโรค	ไม่มีการขาดการ
เกนิของปรมิาณ	DNA	ทีต่�าแหน่งเดยีวกบัผูป่้วย	แพทย์กอ็าจสรปุได้
ว่าท�าให้เกิดโรค	
	 การที่ต้องใช้ค�าว่า	“อาจ”	เพราะมีลักษณะทางพันธุกรรม
บางอย่างที่มีการถ่ายทอดแบบพิเศษ	ซึ่งท�าให้ไม่สามารถสรุปผลได้	
100%	ยกตัวอย่างเช่น	พ่อหรือแม่มีความผิดปกตินี้เหมือนที่พบใน
ลูกแต่ไม่มีอาการแสดง	ในขณะที่ลูกมีอาการ	หรือบางครั้งความผิด
ปกตทิีพ่บ	ไม่ได้ท�าให้เกดิโรคโดยตรง	แต่เป็นการเพิง่ความเส่ียง	เช่น
ถ้ามีความผิดปกตินี้จะมีโอกาสที่จะเป็นโรคนั้นๆ	มากกว่าคนที่ไม่มี		

ผลที่ได้จากการตรวจวิธีนี้ พ่อแม่จะน�าไปใช้ต่อในชีวิตอย่างไร?
	 ประโยชน์ของการตรวจโครโมโซมอะเรย์	มีดังนี้
	 1.	 ช่วยในการวินิจฉัยสาเหตุของโรค	 วางแผนการรักษา
ติดตามอาการ	และบอกการพยากรณ์โรคระยะยาวที่ถูกต้อง
	 ท�าให้ทราบสาเหตุทางพันธุกรรมของอาการแสดงที่พบ
ในผู้ป่วย	 ไม่ว่าจะเป็นกลุ่มอาการออทิสซึม	 หรือพัฒนาการช้า/สติ
ปัญญาบกพร่อง	พกิารซ�า้ซ้อนแต่ก�าเนดิ	เมือ่ทราบสาเหตุว่าเป็นกลุ่ม
อาการทางพันธุกรรมอะไรแล้ว	แพทย์ก็จะสามารถให้การดูแลหรือ	
การรักษาเฉพาะให้กับผู้ป่วยกลุ่มนี้ได้ดียิ่งข้ึน	 เนื่องจากกลุ่มอาการ
ทางพันธุกรรมเหล่านี้	ได้มีการศึกษามาระยะเวลาพอสมควรในต่าง
ประเทศ	 ท�าให้ทราบได้ว่าถ้าผู้ป่วยเป็นกลุ่มอาการนี้จะมีอาการ
แสดงอะไรบ้าง	อาจเกีย่วกบัอวยัวะอืน่ๆ	เช่น	การมองเหน็	การได้ยนิ	
พัฒนาการของ	 โครงสร้างกระดูกและกล้ามเนื้อ	 โดยอาการเหล่านี้
อาจจะไม่ได้เกดิขึน้	ณ	ตอนนี	้แต่อาจเกดิขึน้ในอนาคตเมือ่เวลาผ่าน
ไป	ท�าให้แพทย์วางแผน	การรกัษาได้ถกูต้องมากขึน้	สามารถตดิตาม
อาการเหล่านีเ้ป็นระยะและให้การวนิจิฉยัได้เรว็	และในบางกรณอีาจ
ป้องกนัหรอืลดความรนุแรงได้	และแพทย์ยงัสามารถให้ความรูพ่้อแม่
เพื่อเตรียมการดูแลผู้ป่วยให้ถูกต้องได้อีกด้วย
	 2.	 ลดค่าใช้จ่าย	 และความเสี่ยงในการตรวจอื่นๆ	 ที่ไม่
จ�าเป็น	 เน่ืองจากผู้ป่วยได้รับการวินิจฉัยท่ีถูกต้องแล้ว	 ไม่จ�าเป็น
ต้องท�าการตรวจแล็บอื่นๆ	 ท่ีไม่จ�าเป็น	 และมีค่าใช้จ่ายสูง	 รวมถึง
การตรวจทางคลินิกอื่นๆ	ที่ไม่จ�าเป็น	โดยสามารถมุ่งท�าเฉพาะการ
ตรวจและรักษาที่ได้ผลดีกับโรคที่เป็น	
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	 3.	 ลดโอกาสเกิดผู้ป่วยซ�้าในครอบครัว	 ในกรณีที่พ่อแม่
อยากมีบุตรเพิ่ม
	 เมื่อผู้ป่วยได้รับการวินิจฉัยแล้ว	 แพทย์ผู้เชี่ยวชาญด้าน
เวชพันธุศาสตร์สามารถช่วยให้ค�าปรึกษาทางพันธุกรรมที่ถูกต้อง	
ให้กับพ่อแม่ที่อยากมีบุตรเพิ่มเพื่อใช้ในการวางแผนมีบุตรคน
ต่อไปได้	 โดยสามารถประเมินความเส่ียงของการมีบุตรคนต่อไป
หรือลูกหลาน	 เป็นโรคเดิมซ�้าอีกได้อย่างแม่นย�า	 ในกรณีที่ความ
ผิดปกติเกิดจากการถ่ายทอดทางพันธุกรรมจากพ่อแม่	 แพทย์
สามารถแนะน�าการตรวจก่อนต้ังครรภ์	 โดยใช้การตรวจวินิจฉัย
พันธุกรรมของตัวอ่อนก่อนการฝังตัว	(Preimplantation	Genetic	
Diagnosis)	 เพื่อคัดเลือกตัวอ่อนที่ไม่มีความผิดปกติเดียวกันกับ
ผู้ป่วย	 รวมถึงการวินิจฉัยทารกในครรภ์ก่อนคลอด	 (Prenatal	
Diagnosis)	ในกรณีที่ตั้งครรภ์แล้วได้		

เวลาที่ใช้ในการส่งตรวจโครโมโซมอะเรย์
	 ขณะน้ีอยูท่ี	่2	เดอืน	(8	สปัดาห์)	ส�าหรบัตัวอย่างของผูป่้วย	
โดยจะส่งรายงานผลตรวจทางคลนิกิไปให้ทีแ่พทย์ผูส้ัง่ตรวจโดยตรง	
โดยในกรณทีีจ่�าเป็นต้องตรวจตวัอย่างพ่อแม่ร่วมด้วย	อาจจะต้องใช้
เวลาเพ่ิมขึน้	ขึน้อยูก่บัเวลาทีใ่ช้ในการติดตามพ่อและแม่มาตรวจเพิม่
เติม	

การเข้ารับบริการตรวจต้องท�าอย่างไรบ้าง
	 สามารถส่งตรวจผ่านแล็บของหน่วยเวชพันธุศาสตร์	 ภาค
วิชากุมารเวชศาสตร์	ซึ่งดูแลโดย	ศ.พญ.ดวงฤดี	วัฒนศิริชัยกุล	ภาค
วิชากุมารเวชศาสตร์	 คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบด	ี
มหาวิทยาลัยมหิดล	 โดยส่งตัวอย่างเลือดมาพร้อมกับใบสั่งแล็บ
ฟอร์มกรอกข้อมูล	 อาการผู้ป่วยและใบยินยอมเข้ารับการตรวจ		
ถ้าเป็นเด็กเล็กจะใช้เลือดประมาณ	3	 ซีซี	 	 ในเด็กโตและผู้ใหญ่จะ
ใช้ประมาณ	5-6	ซีซี	 เก็บในหลอดฝาม่วง	 (EDTA	tube)	หลังจาก
นั้นทางแล็บจะน�าเลือดมาสกัดสารพันธุกรรม	 DNA	 น�ามาตรวจ
โดยใช้สนิปอะเรย์ความละเอียดสูง	 และวิเคราะห์ผลด้วยระบบ
คอมพิวเตอร์ต่อไป	โดยสามารถ	download	รายละเอียดวิธีการส่ง
ตรวจ	เอกสารทั้งหมดที่ใช้ในการส่ง	และเอกสารให้ความรู้เกี่ยวกับ
การตรวจส�าหรับประชาชนทั่วไปและบุคลากรทางการแพทย์	 ได้ที่	
http://icbs.mahidol.ac.th/cma_rama/	 หรือ	 http://www.
geneticrama.com/

ความส�าคญัของการให้ค�าปรกึษาทางพนัธกุรรมทัง้ก่อนและหลงั
การตรวจโครโมโซมอะเรย์
	 การให้ค�าปรกึษาทางพนัธกุรรมทัง้ก่อนและหลงัการตรวจ
โครโมโซมอะเรย์เป็นเรื่องที่ส�าคัญมาก	 เน่ืองจากการตรวจวิธีนี้มี	
ความละเอียดสูงมากและเป็นการตรวจทั้งจีโนม	 (หน่วยพันธุกรรม	
DNA	 ทั้งหมดของมนุษย์)	 	 ท�าให้สามารถพบการขาดการเกินของ
ปริมาณ	 สารพันธุกรรม	 DNA	 ขนาดเล็กที่ต�าแหน่งต่างๆ	 ของ
โครโมโซมได้ท่ัวไป	 ฉะนั้น	 โอกาสที่เราอาจเจอลักษณะพันธุกรรม

ก่อโรคท่ีไม่เก่ียวข้องกับอาการผู้ป่วยจึงค่อนข้างสูง	 (Incidental	
findings)	เช่น	ไปเจอความผิดปกติซึ่งท�าให้เป็นกลุ่มอาการอีกกลุ่ม
หนึ่ง	หรือโรคทางพันธุกรรมอีกโรคหนึ่ง	ซึ่งยังไม่มีอาการแสดงในผู้
ป่วยและไม่เกีย่วข้องกบัโรคหรอือาการทีเ่ดก็มาตรวจเลย	หรือตรวจ
พบว่าผู้ป่วยเป็นพาหะของโรคพันธุกรรมอื่นๆ	 ดังนั้น	 จึงจ�าเป็นที่
แพทย์ควรอธิบายให้พ่อแม่ทราบถึงสิ่งเหล่านี้ก่อนตรวจ	 เพื่อให้พ่อ
แม่เข้าใจถึงผลข้างเคยีงท่ีอาจจะตามมา	โดยสามารถใช้เอกสารทีท่าง
เราเตรียมไว้ใน	website	ประกอบการอธิบายได้	ซึ่งเมื่อถ้าส่งตรวจ
แล้วผลผิดปกติก็จ�าเป็นต้องมีการติดตามผล	โดยส่งปรึกษา	แพทย์
เฉพาะทางเวชพันธุศาสตร์	 เพื่อจะให้ค�าปรึกษาทางพันธุกรรมหลัง
การตรวจต่อไป	โดยแพทย์จะแจ้งผลตรวจ	ผลข้างเคียงจากการตรวจ	
(ถ้าม)ี	และผลกระทบในอนาคตเพือ่ให้พ่อแม่เข้าใจ	มกีารนดัติดตาม
กบัแพทย์เฉพาะทางพัฒนาการเดก็	แพทย์เวชพนัธศุาสตร์	และหรอื	
แพทย์เฉพาะทางด้านอืน่ๆ	ทีเ่กีย่วข้อง	ซึง่จะร่วมมอืกันเพ่ือดแูลเดก็
ในระยะยาวต่อไป	

รามาธิบดีเป็นแห่งแรกในประเทศไทยที่ใช้วิธีตรวจโครโมโซม
อะเรย์ความละเอียดสูง แบบสนิปอะเรย์?
	 ใช่ค่ะ	 วิธีการตรวจทางคลินิกด้วยโครโมโซมอะเรย์ความ
ละเอยีดสงูโดยใช้สนปิอะเรย์	ซึง่ทางเราก�าลงัท�าอยู	่ถอืเป็นทีแ่รกและ
ที่เดียวของประเทศไทยในปัจจุบัน	 ทางเราหวังว่าจะเป็นจุดเร่ิมต้น
ของการพฒันาการดแูลรกัษาผูป่้วยกลุม่อาการออทสิซมึ	พฒันาการ
ช้า/	สติปัญญาบกพร่อง	และผู้ป่วยโรคพันธุกรรมชาวไทยให้ดียิ่งขึ้น
ในอนาคต

เรื่องค่าใช้จ่ายในการตรวจวิธีนี้?
	 ราคาค่าตรวจ	ณ	 ปัจจุบันอยู่ท่ีประมาณ	 40,000	 บาท	
เพราะเทคโนโลยใีนการตรวจเป็นเทคโนโลยทีีท่างประเทศไทยไม่ได้
ผลติเอง	เราน�าเข้ามาจากอเมรกิา	เมือ่น�ามาพฒันาใช้ในประเทศไทย
เรากไ็ด้ท�าฐานข้อมลูพนัธกุรรมของคนไทยเอง	และท�าโครงการวิจยั
น�าร่อง	เพือ่ประเมนิความจ�าเป็นของการใช้วธิกีารตรวจน้ีในประเทศ	
ท�าแผนการตรวจโดยท่ีได้รวมการตรวจพ่อแม่เข้าไปด้วยในราคา
เดยีว	เพราะฉะนัน้	ในราคานีถ้้าคิดว่ารวมค่าตรวจพ่อแม่เพือ่ช่วยใน
การแปลผลในบางกรณีด้วย	ก็อาจถือได้ว่าไม่แพงมากจนเกินไปค่ะ	
โดยในอนาคตเรามีแผนท่ีจะพยายามผลักดันการตรวจวิธีนี้เข้าเป็น
นโยบายระดับประเทศ	 เพื่อให้ค่าใช้จ่ายในการตรวจถูกครอบคลุม
โดยนโยบายสุขภาพของประเทศต่อไป	
	 อีกอย่างหนึ่งท่ีส�าคัญก็คือในต่างประเทศ	 ราคาของการ
ตรวจที่มีความละเอียดระดับเดียวกัน	และรวมการตรวจโครโมโซม
อะเรย์ใน	 พ่อแม่ในบางกรณีเข้าไปด้วย	 จะอยู่ท่ีประมาณ	 60,000	
บาท	เราจึงพยายามอย่างเต็มที่ที่จะไม่ท�าให้ราคาแพงกว่านั้น	และ
เพื่อให้การส่งตรวจเข้าถึงผู้ป่วยชาวไทยมากขึ้น	 โดยที่แพทย์ไทยมี
ทางเลือกที่จะไม่ต้องส่งตัวอย่างผู้ป่วยออกไปตรวจที่ต่างประเทศ
แต่เพียงอย่างเดียว	 เพราะเทคโนโลยีพวกนี้มีผลดีต่อการพัฒนา
ศักยภาพของประชากรไทยค่อนข้างสูงมาก										
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