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การตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด 
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การตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด หรือ Newborn screening (NBS) มีจุดประสงค์เพ่ือค้นหาทารกที่

เป็นโรคตั้งแต่ก่อนที่จะแสดงอาการ โดยโรคนั้นมีผลต่อสุขภาพอย่างรุนแรงแต่ยังสามารถรักษาได้ และเพ่ือลด
ความพิการถาวร ลดผลกระทบต่อปัญหาสุขภาพ ซึ่งจะสามารถป้องกันการเสียชีวิตก่อนวัยอันควรไดห้ากได้รับ
การวินิจฉัยโรคและรักษาอย่างรวดเร็วก่อนโรคจะแสดงอาการ และเม่ือพบว่าผลการคัดกรองมีความผิดปกติ
ควรรับตรวจยืนยันเพ่ิมเติมตามกระบวนการวินิจฉัยโรคให้แน่ชัดต่อไป 

 
ปัจจุบันการตรวจคัดกรอง   ประกอบด้วย   

1. การตรวจคัดกรองโรคหัวใจพิการแต่ก าเนิด
ชนิดเขียวรุนแรง (Critical congenital heart 
disease screening) ท าการคัดกรองโดยการวัด
ค่าความอิ ่มต ัวของออกซ ิเจนในเล ือดโดยใช้
เครื่องมือจับที ่ปลายนิ้ว ซึ่งค่าปกติต้องมากกว่า
หรือเท่ากับ 95%1 
2. การตรวจค ัดกรองการได ้ย ิน  (Hearing 
screening) โดยนักเวชศาสตร์การสื่อความหมาย
และแพทย์หู คอ จมูกเพื่อค้นหาการสูญเสียการได้
ยินแบบถาวรทั้ง 2 ข้าง โดยใช้เครื่องมือเฉพาะใส่ที่
รูหูทารกซึ่งท าได้ง่ายและใช้เวลาแปลผลไม่นาน2 
3. การตรวจคัดกรองจากเลือด (Blood test or 
heel stick) โดยการเจาะเลือดจากส้นเท้าหรือ
เส้นเลือดหยดลงบนกระดาษกรองเพียง 4-6 หยด
เมื่อทารกอายุ 48-72 ชั่วโมงหลังเกิด  เพ่ือตรวจคัด
กรองภาวะผิดปกต ิ โดยผลการตรวจใช ้ เวลา
ประมาณ 2-3 วัน โดยโรคที่ตรวจคัดกรอง มีดังนี้ 
3.1 ภาวะพร่องฮอร ์โมนไทรอยด์ (Congenital 

hypothyroidism) เกิดจากความผิดปกติของ
ต่อมไทรอยด์  หรือการขาดสารไอโอดีนของ
มารดาในขณะตั้งครรภ์ ท าให้มีผลกระทบต่อ

ร่างกายและพัฒนาการทางสมอง หากไม่ได้รับ
การรักษาอย่างทันท่วงที อาจท าให้เกิดภาวะ
สติปัญญาบกพร่องตามมาได ้ 

3.2 กลุ่มโรคพันธุกรรมเมแทบอลิก หรือ inborn 
errors of metabolism (IEM) เป็นกลุ่มโรคที่
ม ีความผิดปกต ิของวงจรช ีวเคม ีในเซลล ์ 
ปรากฏอาการได้หลากหลาย เช่น ซึม ดูดนม
น้อย ชัก ตับม้ามโต หัวใจโต เป็นต้น หลายโรค
มีความรุนแรงค่อยเป็นค่อยไปท าให้สมอง
พิการ และอาจถึงแก่ชีวิตตั้งแต่วัยทารกหาก
ไม่ได้รับการรักษาอย่างทันท่วงทีก่อนที่จะมี
อาการ เช ่น โรคเล ือดเป ็นกรด (organic 
acidemia) โ รคฟ ีน ิ ลค ี โ ตน ู เ ร ี ย  (phenyl 
ketonuria; PKU) โรคฉี ่หอม (maple syrup 
urine disease; MSUD) เป็นต้น3,4  
 

การตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดในประเทศไทย 
ในอดีตการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดใน

ประเทศไทยมีเพียงการเจาะเลือดส้นเท้า ขณะอายุ 
48-72 ชั ่วโมงโดยมุ ่งตรวจคัดกรอง 2 โรค คือ 
ภาวะพร่องฮอร์โมนไทรอยด์ และโรคฟีนิลคีโตนู
เรียเท่านั้น จนกระทั่งพ.ศ. 2565 จึงมีประกาศจาก
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ส านักงานหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ (สปสช.) ให้
สิทธิการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดสามารถครอบ 
คลุมโรคพันธุกรรมเมแทบอลิกเพิ่มเป็น  40 โรค   
ทั้งนี้สาขาวิชาเวชพันธุศาสตร์     ภาควิชากุมาร
เวชศาสตร ์ร ่วมกับห้องปฏิบ ัต ิการ เคมีคล ิน ิก  
ภาคว ิ ช าพยาธ ิ ว ิ ทยา   คณะแพทยศาสตร์
โรงพยาบาลรามาธิบดี  เป็นหนึ่งหน่วยบริการใน
การให้การคัดกรองทารก  ซึ่งได้มีการพัฒนาวิธีการ
ตรวจคัดกรองโดยใช้การตรวจ Tandem Mass 
Spectrometry (MS/MS)   ซึ ่งใช ้เครื ่องมือและ
เทคนิคเฉพาะทางเทคนิคการแพทย์     เป็นวิธีการ 
วิเคราะห์มวลสารแบบตีคู ่5 และได้มีการพัฒนา
ระบบนัดติดตามทารก หากพบว่าผลคัดกรอง
ผิดปกติ ผู ้ป่วยจะถูกน าเข้าสู ่กระบวนการตรวจ
ยืนย ันโรคอย่างเร ่งด ่วน เพื ่อให ้ก ุมารแพทย์
ผู้เชี่ยวชาญสามารถวิเคราะห์ผลได้อย่างทันท่วงที
และสามารถเลือกวิธีการรักษาที่ดีท่ีสุดได ้
 
 
 
 
 
 
 
 
   
 
 
 
 
 

  บทสรุป   แม้ว ่าการตรวจปัจจุบ ันจะ
ครอบคลุมส ิทธ ิประกันส ุขภาพถ้วนหน้าตาม
ประกาศ สปสช. ในระบบสาธารณสุขภาครัฐแต่สิ่ง
ส าคัญที่ผู้ป่วยและญาติควรตระหนัก คือ หากพบ
ผลตรวจคัดกรองมีความผิดปกติควรรีบนัดพบ
กุมารแพทย์ผู ้เชี ่ยวชาญเพื่อวางแผนตรวจยืนยัน
การวินิจฉัยและหาแนวทางการรักษาที่เหมาะสม
อย่างทันท่วงทีต่อไป  
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 รปูท่ี 1 แสดงการตรวจคัดกรองต่างๆ ในทารกแรกเกิด  
ที่มา:   https://www.babysfirsttest.org 


