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ค ำถำมที่พบบ่อยเกี่ยวกับคลินิกเวชพันธุศำสตร์เด็กและกำรตรวจวินิจฉัยโรคพันธุกรรม 
ณิชชำ  ขุนอนิทร์ 

พยาบาลวิชาชีพ   สาขาวิชาเวชพันธุศาสตร์   ภาควิชากุมารเวชศาสตร ์

 
  สาขาวิชาเวชพันธุศาสตร์ เป็นสาขาหนึ่งของภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาล
รามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล มีพันธกิจหลักคือ ให้บริการสุขภาพแก่ประชาชน ฝึกอบรมแพทย์ และวิจัยองค์
ความรู้ที่เกี่ยวข้องกับโรคพันธุกรรม เพื่อส่งเสริมและร่วมพัฒนาเด็กไทยให้สุขภาพดี รวมถึงผลักดันให้เกิดนโยบาย
ระดับประเทศ ส าหรับคลินิกเวชพันธุศาสตร์เด็กในแต่ละปีมีผู้มารับบริการจ านวนมากจากทุกภูมิภาคในประเทศ 
เนื่องจากมีผู้เชี่ยวชาญให้การวินิจฉัยและรักษา รวมถึงให้ค าแนะน าครอบครัว  บทความนี้จึงขอน าเสนอบทบาท 
และลักษณะการปฏิบัติงาน รวมทั้งค าถามท่ีพบบ่อย ดังนี้ 
 
ถำม: คลินิกเวชพันธุศำสตร์เด็กคือคลินิกที ่ให้ 
บริกำรด้ำนใด 
ตอบ: คือ คลินิกเฉพาะทางด้านโรคพันธุกรรมในเด็ก 
ซึ่งมีแพทย์เวชพันธุศาสตร์ท าหน้าที่วินิจฉัย แนะน า
การตรวจทางห้องปฏิบัติการเฉพาะเพิ่มเติม วางแผน
ดูแลรักษา ให้ค าปรึกษาทางพันธุศาสตร์ โดยเฉพาะ
ข้อมูลที ่เกี ่ยวกับการถ่ายทอดโรคทางพันธุกรรม 
โอกาสการเกิดโรคซ ้าในครอบครัว และทางเลือกใน
การป้องกันการเกิดโรคซ ้าแก่บุคคลในครอบครัว 
 
ถำม: ผู้รับบริกำรกับคลินิกเวชพันธุศำสตร์เด็กจะ
พบกับกระบวนกำรอะไรบ้ำง  
ตอบ : แพทย์ผู้เชี่ยวชาญจะพูดคุยกับผู้ปกครองถึง
อาการ และประวัติครอบครัวโดยจะมีการถามถึง
ประวัติสมาชิกในครอบครัวของทั้งบิดามารดาอย่าง
น้อย 3 รุ่น  โดยเฉพาะอาการหรือความผิดปกติแต่
ก าเนิดที่เหมือนหรือใกล้เคียงกับผู้ป่วย โรคที่มีบุคคล
ในครอบครัวเป็นโรคเดียวกันตั้งแต่ 2 คนขึ้นไป หรือ
กลุ่มอาการใดๆ  ที่สงสัยโรคทางพันธุกรรม รวมถึง

ได้รับการตรวจร่างกายอย่างละเอียด ข้อมูลทั้งหมด
จะได้รับการวิเคราะห์ด้วยหลักการทางวิชาการ เพื่อ
หาสาเหตุของโรคที่เป็นไปได้ และให้ค าแนะน าใน
การส่งตรวจทางห้องปฏิบัติการทางพันธุศาสตร์  เมื่อ
ทราบผลหร ือชน ิดของโรคแล ้ ว  แพทย ์จะให้
ค าแนะน าเกี่ยวกับแนวทางในการดูแลผู้ป่วย รวมทั้ง
การวางแผนครอบครัวและทางเลือกในการป้องกัน
โรคเกิดซ ้า ภายใต้การยอมรับในความคิด ความเชื่อ 
ความรู ้สึก วัฒนธรรมและบริบทของผู ้ป่วยแต่ละ
ครอบครัว1 
 
ถำม : กำรตรวจวินิจฉัยโรคพันธุกรรมท ำได้อย่ำงไร 
ตอบ :  การส่งตรวจทางพันธุศาสตร์ขึ้นกับโรคหรือ
กลุ่มอาการที่แพทย์สงสัย  เช่น การตรวจโครโมโซม 
(ใช้เวลาประมาณ  3-4 สัปดาห์) การตรวจยีน (ใช้
เวลา 4-8  สัปดาห์) เป็นต้น โดยสามารถใช้สิ ่งส่ง
ตรวจได้หลากหลาย เช่น เลือด เส้นผม หรือเนื้อเยื่อ
อื่นๆ อาทิ  น ้าลาย ผิวหนัง น ้าคร ่า แต่ที ่นิยมคือ 
เลือด โดยใช้ปริมาณไม่เกิน 3-5 มิลลิลิตร หรือไม่เกิน 
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1 ช้อนชา การส่งตรวจเหล่านี้มีค่าใช้จ่ายสูง โดยมี
บางรายการที ่สามารถใช้สิทธิประกันสุขภาพถ้วน
หน้าได้ ซึ่งต้องให้แพทย์เวชพันธุศาสตร์พิจารณาสั่ง
ตรวจตามความเหมาะสมเป็นรายๆ ไป2 

 

ถำม : กำรตรวจวินิจฉัยโรคพันธุกรรมให้ค ำตอบ
อะไรบ้ำง 
ตอบ : 1. พบความผิดปกติที่อธิบายอาการ ซึ่งน า 
            ไปสู่การระบุสาเหตุและยืนยันการวินิจฉัย 

2. พบความผ ิดปกต ิแต ่อาจไม ่สามารถ
อธิบายถึงสาเหตุหรือไม่มีข้อมูลมากพอ 
ต้องอาศัยการติดตามอาการและดูแล
ต่อเนื่อง 

3. พบความผิดปกติท่ีไม่เก่ียวข้องกับโรคที่ 
เป็นอยู่ แต่ความผิดปกตินั้นอาจจะท าให้เกิด
อาการหรือโรคอื่นๆ  

 
ถำม : ภำวะใดที่ควรมำพบแพทย์คลินิกเวชพันธุ
ศำสตร์เด็ก 
ตอบ : มีความพิการแต่ก าเนิด พัฒนาการล่าช้าไม่
ทราบสาเหตุ พัฒนาการถดถอย ภาวะออทิสซึม  
กล้ามเนื้ออ่อนแรงไม่ทราบสาเหตุ ภาวะเตี้ยแคระ
การได ้ย ินบกพร่องไม่ทราบสาเหตุ  ม ีบ ุคคลใน
ครอบครัวเกิดโรคเดียวกันตั ้งแต่ 2 คนขึ ้นไป  มี
ประวัติการแท้งตั ้งแต่ 2 ครั้งขึ ้นไป หรือการตรวจ
วินิจฉัยเพื่อวางแผนครอบครัวก่อนสมรส ก่อนมีบุตร 
หรือตรวจวินิจฉัยก่อนคลอด3 
 
ถำม : กำรเตรียมตัวก่อนมำพบแพทย์คลินิกเวช
พันธุศำสตร์เด็ก 

ตอบ : เตรียมประวัติข้อมูลบุคคลในครอบครัวอย่าง
น้อย 3 รุ่นที่ใกล้ชิดกับผู้ป่วย เอกสารสรุปประวัติจาก
โรงพยาบาลเดิมที ่เคยตรวจรักษา รวมทั ้งผลการ
ตรวจต่างๆ เช่น ผลเลือด การตรวจโครโมโซม การ
ตรวจยีน เอ็กซเรย์ เป็นต้น ทั ้งนี ้บิดามารดาหรือ
ผู้ปกครองที่มีอ านาจในการตัดสินใจในการดูแลรักษา
ผู้ป่วยควรมาด้วย 

 
บทสรุป โรคทางพันธุกรรมหลายชนิดไม่

สามารถวินิจฉัยได้จากลักษณะภายนอก จ าเป็นต้อง
อาศัยการตรวจเชิงลึกทางห้องปฏิบัติการร่วมกับการ
ซักประวัติและตรวจร่างกายอย่างละเอียดโดยแพทย์
เวชพันธุศาสตร์ การมาพบแพทย์คลินิกเวชพันธุ
ศาสตร์เด็ก จะช่วยให้สามารถเข้าถึงการวินิจฉัยเพื่อ
ดูแลรักษา ประเมินความเสี ่ยง ไขข้อกังวล และ
ป้องกันการเกิดโรคซ ้าได3้ 
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