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บทความ 
 

เรื่อง “การตรวจวินิจฉัยสาเหตุทางพันธุกรรมในผูปวยกลุมอาการออทิสซึม พัฒนาการลาชา/สติปญญาบกพรอง 
และพิการซ้ําซอนแตกําเนิด ดวยวิธีโครโมโซมอะเรย ความละเอียดสูง (Chromosomal Microarray: CMA)” 
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คณะแพทยศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบด ีมหาวิทยาลัยมหิดล  
 
ที่มาของการตรวจดวยวิธีโครโมโซมอะเรย 
 ตั้งแตปค.ศ. 1970 ไดมีการพัฒนาวิธีการตรวจทางพันธุกรรมที่เปนการตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซม ที่เรียกวา “คารีโอไทป 
(Karyotype)” ซึ่งเปนการวิเคราะหวาโครโมโซมทั้งหมดของผูปวยมลีักษณะจํานวนผิดปกติ หรือมีการขาดการเกินที่ตําแหนงไหนบาง 
โดยใชวิธีการนําโครโมโซมมายอมสเีปนแถบๆ (G-banding) เพื่อใหสามารถแยกไดวาคือโครโมโซมอะไร แลววิเคราะหดวยตาผานกลอง 
จุลทรรศน ซึ่งการตรวจคารีโอไทปถือเปนวิธีการตรวจที่ดูไดทั้งจีโนม (Genome หมายถึงหนวยพันธุกรรม DNA ทั้งหมด) ชนิดแรกของโลก 
เพียงแตวาความละเอียดของการตรวจต่ํา ตองมีขนาดของการขาดการเกินบนโครโมโซมอยางนอยมากกวาประมาณ 5 ถึง 10 ลานเบสแพร 
(base pair) ขึ้นไป ถึงจะสามารถพอมองเห็นไดดวยวิธีนี้ ตอมาจึงมีการพัฒนาวิธีการตรวจอื่นๆ ขึ้นมา เชน การตรวจที่เรียกวา “FISH” 
(Fluorescence In Situ Hybridization) เปนการตรวจเฉพาะจุด/โรค คือ จะตรวจไดก็ตอเมื่อแพทยตั้งสมมติฐานวาคนไขอาจจะ 
เปนโรคหรือกลุมอาการนั้นๆ  จึงสงตรวจ FISH เฉพาะตําแหนงบนโครโมโซมที่สงสัย การตรวจ FISH ทําไดโดยการนําสารพันธุกรรม DNA 
บริเวณที่สงสัยมาใชเปน DNA นําจับ (Probe)  แลวติดสีฟลูออเรสเซนตเพื่อใหเรามองเห็นไดดวยตาผานกลองจุลทรรศน จากนั้นก็นําไปจับ 
บนโครโมโซมของผูปวยเพื่อดูวาตําแหนงนั้นขาดหายไปหรือเกินขึ้นมาหรือเปลา และถึงแม FISH จะเปนการตรวจที่ละเอียดขึ้นจริง 
สามารถชวยใหเห็นการขาดการเกินขนาดเล็กที่การตรวจคารีโอไทปไมสามารถเห็นได แตวาสามารถดูไดเพียงจุดเดียวที่เราตองการจะดูเทานั้น  
ดังนั้นจึงเกิดการพัฒนาการตรวจโครโมโซมอะเรย (Chromosomal microarray; CMA) ขึ้นมา โดยใชเทคโนโลยีที่เรียกวา “ไมโครอะเรย”  
 
การตรวจดวยวิธีโครโมโซมอะเรยในผูปวยไทย 
 การตรวจดวยวิธีโครโมโซมอะเรย เริ่มมาจากการใชเครื่อง “ไมโครอะเรย” ในการวิจัยอยางแพรหลายตั้งแตป ค.ศ. 2000 
และตอมาในป ค.ศ. 2004 ไดมีการประยุกตเพื่อนํามาทําการตรวจหาปริมาณการขาดการเกินของสารพันธุกรรม DNA ของทั้งจีโนมมนุษย 
(Copy Number Variation; CNV) โดยการนํา DNA นําจับ (Probe; โพรบ)  สายสั้นๆจํานวนมาก ที่เปนตัวแทนของจีโนมคนปกติ ณ 
ตําแหนงตางๆของโครโมโซม มาเกาะบนสไลดแกว หรือเม็ดโพลีเมอรขนาดเล็ก (Bead) ซึ่งเมื่อเรานําเอา DNA ของผูปวยมาจับกับ DNA 
นําจับเหลานี ้และใชการยอมสีฟลูออเรสเซนตรวมดวย ผลที่ไดสามารถแปลออกมาโดยใชโปรแกรมคอมพิวเตอรวาผูปวยมีปริมาณ 
สารพันธุกรรม DNA ขาดหรือเกินตรงไหนบาง วิธีนี้เปนการตรวจที่มีความละเอียดสูง เพราะเราสามารถเลือกความละเอียดของการตรวจ 
ไดดวยจํานวนของ DNA นําจับ (Probe) บนโครโมโซมอะเรย ซึ่งยิ่งจํานวนมากเทาไหร ความละเอียดของการตรวจก็ยิ่งมากขึ้นเทานั้น 
 ตอมาในชวงปลายป ค.ศ. 2010 (พ.ศ. 2553) ทางวิทยาลัยเวชพันธุศาสตรแหงประเทศสหรัฐอเมริกา (American College of 
Medical Genetics; ACMG) ไดออกแนวทางปฏิบัติทางคลินิก แนะนําใหใชโครโมโซมอะเรยเปนการตรวจแรก แทนการตรวจคารีโอไทป 
ในผูปวย 3 กลุม คือ 
 1. ผูปวยกลุมอาการออทิซึม 
 2. ผูปวยพัฒนาการชา และ/หรือ สติปญญาบกพรอง โดยไมทราบสาเหตุและไมเขากับกลุมอาการใดๆ 
 3. ผูปวยที่มีความพิการแตกําเนิดหลายอยาง (พิการซ้ําซอน) และไมเขากับกลุมอาการทางพันธุกรรมใดๆ 
 ในชวงแรกนั้น ทางคณะผูวิจัยซึ่งนําโดยทีมงานจากรพ.รามาธิบดี ภายใตการสนับสนุนทุนวิจัยจากสํานักงานกองทุนสนับสนุนการวิจัย 
(สกว.) รวมกับมหาวิทยาลัยมหิดล ไดสรางฐานขอมูลการขาดการเกินของปริมาณสารพันธุกรรม DNA ในคนปกติชาวไทยจํานวนมากกวา 
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3,000 คนขึ้นมา เพื่อรองรับการพัฒนาการตรวจโครโมโซมอะเรยในประเทศไทย ทั้งนี้เนื่องจากการแปลผลการตรวจที่ถูกตองแมนยํา 
จําเปนตองใชฐานขอมูลทางพันธุกรรมขนาดใหญที่จําเพาะตอกลุมประชากรนั้นๆ ซึ่งตอมาภายใตการสนับสนุนทุนวิจัยจากโครงการพัฒนา 
ศักยภาพประชากรไทย กลุมเด็กและวัยรุน ของคณะแพทยศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบดี ทางคณะผูวิจัยไดทําโครงการวิจัยนํารองเพื่อใช 
โครโมโซมอะเรยในการตรวจหาความผิดปกติขนาดเล็กบนโครโมโซมของผูปวยกลุมอาการออทิซึมจํานวนมากกวา 100 ราย และไดขอมูลวา 
ความผิดปกติที่เราคนพบในผูปวยไทย มีอุบัติการณไมไดตางจากในผูปวยชาติอื่นๆ คือคนพบความผิดปกตขินาดเล็กบนโครโมโซมในเด็กกลุมนี้ 
23 เปอรเซ็นต  จึงเห็นควรวาการตรวจดวยวิธีโครโมโซมอะเรยมปีระโยชนจริง และควรนํามาใชเพื่อการวินิจฉัยดูแลรักษาผูปวยกลุมตางๆ 
เหลานี้ในประเทศไทย  
 
โครโมโซมอะเรยความละเอียดสูงสามารถใชประโยชนอะไรไดบาง? 
 จริงๆ แลวโครโมโซมอะเรยมีหลายชนิด แตชนิดที่เราเลือกใช เรียกวา “SNP Array” (สนิปอะเรย) ซึ่งมาจาก “Single Nucleotide 
Polymorphism Array” ซึ่ง “SNP”(สนิป) เปนลักษณะพันธุกรรมอยางหนึ่ง ที่สงผลใหเกิดความแตกตางระหวางบุคคล สวนใหญไมทําให 
เกิดโรคโดยตรง แตอาจทําใหมีโอกาสเปนโรคนั้นๆมากหรือนอยกวาประชาชนทั่วไป โดยไมโครอะเรยทีท่างเราใชนี้ สามารถตรวจหา SNP ได 
นอกจากนี้ยังสามารถบอกปริมาณการขาดหรือเกินของสารพันธุกรรม DNA บริเวณทีม่ ีSNP อยูไดดวย คือบอกขอมูลไดทั้ง 2 อยาง ดังนั้นจึง 
เลือกที่จะใชไมโครอะเรยชนิดนี้เพื่อใหไดขอมูลมาชวยในการแปลผลมากที่สุด 
 ปริมาณของ SNP ในจีโนมของคนแตละคนมีจํานวนใกลเคียงกัน คือประมาณ 10 ลานสนิป ซึ่งความละเอียดในการตรวจหาความ 
ผิดปกติของโครโมโซมจะขึ้นอยูกับวาเราเลือกใชจํานวน DNA นําจับหรือ “โพรบ”ทีส่ามารถใชตรวจหา SNP ไดกี่สนิป ซึ่งสนิปอะเรย 
มีหลายรูปแบบ มีจํานวนโพรบและตําแหนงของโพรบบนโครโมโซมตางกัน อยางชนิดที่เราเลือกใชเปนชนิดความละเอียดสูง มจีํานวน DNA 
นําจับทั้งหมด 850,000 โพรบ ซึ่งในจํานวนนี้ จะมีโพรบซึ่งตรวจหา SNP ตางๆซึ่งอยูในตําแหนงโครโมโซมที่พบวาผิดปกติบอยในผูปวย 
จำนวนมากเปนพิเศษ  ยิ่งมีจํานวนโพรบเยอะเทาไร การตรวจก็ยิ่งมีความละเอียดสูงขึ้นเทานั้น เพราะจะสามารถวิเคราะหเจอการขาด 
หรือเกินของสารพันธุกรรม DNA ขนาดเล็กมากๆ ที่เกีย่วของกับยีนกอโรคเพียงยีนเดียวได 
 
วิธีตรวจดวยโครโมโซมอะเรยเมื่อนํามาใชตรวจกับผูปวย 3 กลุมเบื้องตน จะทราบอะไรไดบาง? 
 ผูปวยกลุมอาการออทิซึม  ผูปวยที่มีพัฒนาการชา/สติปญญาบกพรอง และผูปวยพิการซ้ําซอนแตกําเนิด ทีไ่มเขากับกลุมอาการ 
ทางพันธกุรรมใดๆ โดยสวนใหญเกิดจากสาเหตุที่เราไมทราบ คือ เปนไดทั้งพันธุกรรมและสิ่งแวดลอม โดยการตรวจโครโมโซมอะเรยนี้ 
จะเนนเฉพาะการหาสาเหตุทางพนัธุกรรมที่เกิดจากความผิดปกติของโครโมโซมขนาดเล็ก ซึ่งจะครอบคลุมประมาณ 20 เปอรเซ็นต 
ของสาเหตุทั้งหมด ฉะนั้นสิ่งที่เราจะเห็นไดก็คือจํานวนของแทงโครโมโซม หรือปริมาณสารพันธุกรรม DNA ที่ขาดหรือเกินบนโครโมโซม 
ตําแหนงตางๆ ซึ่งในบริเวณที่ขาดหรือเกินอาจมียีนหลายๆยีนที่เกี่ยวของกับการทํางานของระบบประสาทหรือสมอง หรือการสรางอวัยวะตางๆ 
ซึ่งอาจสงผลใหมีพัฒนาการทางสมองทีผ่ิดปกติไป หรือมีความพิการซ้ําซอนแตกําเนิด  ซึ่งสวนเล็กๆ ของโครโมโซมที่ขาดหรือเกินนี้ 
ไมสามารถมองเห็นไดดวยตาผานกลองจุลทรรศน ตองใชการตรวจโครโมโซมอะเรยนีเ้ทานั้นถึงจะวินิจฉัยได  โดยในปจจุบันมีการคนพบ 
กลุมอาการทางพันธุกรรมที่เกิดจากความผิดปกติของโครโมโซมขนาดเล็กที่เรียกวา microdeletion และ microduplication syndrome 
(ไมโครดีลีชัน ไมโครดุปพลิเคชันซินโดรม) ใหมๆ ที่มีความเกี่ยวของกับกลุมอาการออทิซึม พัฒนาการชา/สติปญญาบกพรอง 
และพิการซ้ําซอนแตกําเนิด เพิ่มขึ้นมากวา 70 กลุมอาการ 
 
วิธีการตรวจทําไดอยางไรบาง? 
 เริ่มแรกจะตรวจโดยใชเลือดของผูปวยที่มีอาการกอน คือเราจะไมตรวจพอแมที่ไมมีอาการ กอนไดผลตรวจจากผูปวย โดยสกัด 
สารพันธุกรรม DNA จากเลือด จากนั้นนําสารพันธุกรรม DNA ของผูปวยมาตรวจหา SNP และปริมาณสารพันธุกรรม DNA บนโครโมโซม 
ทั้งหมด โดยนํา DNA มาจับลงบนสนิปอะเรยสไลดที่เตรียมไว ดูชนิดและความสวางของการติดสฟีลูออเรสเซนต และใชโปรแกรมคอมพิวเตอร 
แปลผลสีที่ตางกันรวมกับปริมาณความสวาง ผลก็จะแสดงออกมาใหเห็นการขาดและเกินขนาดเล็กของโครโมโซมตําแหนงตางๆ  ซึ่งในสวนของ 
การแปลผล แพทยผูแปลจะใชความรูทางเวชพันธุศาสตรคลินิกที่เกี่ยวของกลุมอาการตางๆ ที่ผูปวยอาจจะม ีรวมกับการเทียบผลที่ตรวจพบใน 
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ผูปวยกับขอมูลในฐานขอมูลการขาดหรือเกินของปริมาณ DNA บนโครโมโซมตําแหนงตางๆ ในกลุมประชากรปกติทั้งชาวไทยและชาวตาง 
ประเทศ รวมถึงฐานขอมูลขนาดใหญที่มีขอมูลของผูปวยจากประเทศตางๆ  นอกจากนี้ถายังไมสามารถแปลผลไดชัดเจน อาจตองตรวจ 
โครโมโซมอะเรยเพิ่มในพอและแมของผูปวย และนําผลมาประกอบการแปลผลในผูปวยอีกดวย จะเห็นไดวาเปนกระบวนการที่คอนขางยาก 
และตองอาศัยความเชี่ยวชาญสูง 
 
ผลการตรวจโครโมโซมอะเรยเปนแบบไหนไดบาง? และการตรวจเพิ่มเติมในพอแมผูปวยจะทําในกรณีไหน? 
 ผลการตรวจโครโมโซมอะเรยจะเปนอะไรไดบาง หลักๆ มี 3 แบบ ดังนี้ 
 1. ปกต ิ(Benign) คือมกีารขาดการเกินของปริมาณ DNA บนตําแหนงโครโมโซมตางๆที่ไมกอใหเกิดโรค พบไดบอยในคนปกติทั่วไป  

2. ผิดปกติ (Pathogenic) คือมีการขาดการเกินของปริมาณ DNA บนตําแหนงโครโมโซมตางๆ ซึ่งเปนตําแหนงที่รูแนชัดวาทําให 
เกิดโรค พวกนี้จะมีขนาดคอนขางใหญ หรือมียีนสําคัญที่เกี่ยวของกับการเกิดโรคอยูดวย 
 3. ไมสามารถบอกไดแนชัดวากอใหเกิดโรคหรือไม (Variant of Unknown Significance; VUS) คือมีการขาดการเกินของปริมาณ 
DNA บนตําแหนงโครโมโซมตางๆ ทีส่งสัยวาอาจทําใหเกิดโรค แตไมสามารถบอกไดแนนอน เนื่องจากไมพบลักษณะพันธุกรรมนี้ใน 
ฐานขอมูลพันธุกรรมของคนปกติทั้งชาวไทยและชาวตางประเทศ ดงันั้นจึงตองตรวจโครโมโซมอะเรยในพอแมรวมดวย เพื่อดูวาเปนลักษณะ 
พันธุกรรมเฉพาะในครอบครัวหรือไม และมีการถายทอดพันธุกรรมแบบไหน  
 การนําผลตรวจพอแมมาใชประกอบการแปลผล เชน หากพอแมมีการขาดการเกินของปริมาณ DNA ทีต่ําแหนงโครโมโซมนี้ 
เหมือนกัน แตพอกับแมไมไดเปนโรค แพทยก็สามารถบงบอกไดวาการขาดการเกินของปริมาณ DNA ที่พบในผูปวยนั้นอาจไมทําใหเกิดโรค 
หรือในทางกลับกันถาพอแมซึ่งไมเปนโรค ไมมีการขาดการเกินของปริมาณ DNA ที่ตําแหนงเดียวกับผูปวย แพทยก็อาจสรุปไดวาทําใหเกิดโรค  
 การที่ตองใชคําวา “อาจ” เพราะมีลักษณะทางพันธุกรรมบางอยางที่มีการถายทอดแบบพิเศษ ซึ่งทําใหไมสามารถสรุปผลได 100% 
ยกตัวอยางเชน พอหรือแมมคีวามผิดปกตินีเ้หมือนที่พบในลูกแตไมมีอาการแสดง ในขณะทีลู่กมีอาการ หรือบางครั้งความผิดปกติที่พบ 
ไมไดทําใหเกิดโรคโดยตรง แตเปนการเพิ่งความเสี่ยงเชนถามีความผิดปกตินีจ้ะมีโอกาสที่จะเปนโรคนั้นๆมากกวาคนที่ไมม ี  
 
ผลที่ไดจากการตรวจวิธีนี้ พอแมจะนําไปใชตอในชีวิตอยางไร? 
 ประโยชนของการตรวจโครโมโซมอะเรย มดีังนี้ 
 1. ชวยในการวินิจฉัยสาเหตุของโรค วางแผนการรักษาติดตามอาการ และบอกการพยากรณโรคระยะยาวที่ถูกตอง 
  ทําใหทราบสาเหตุทางพันธุกรรมของอาการแสดงที่พบในผูปวย ไมวาจะเปนกลุมอาการออทิซึม หรือพัฒนาการชา/ 
สติปญญาบกพรอง พิการซ้ําซอนแตกําเนิด เมื่อทราบสาเหตุวาเปนกลุมอาการทางพันธุกรรมอะไรแลว แพทยก็จะสามารถใหการดูแลหรือ 
การรักษาเฉพาะใหกับผูปวยกลุมนี้ไดดียิ่งขึ้น เนื่องจากกลุมอาการทางพันธุกรรมเหลานี้ ไดมีการศึกษามาระยะเวลาพอสมควรในตางประเทศ 
ทําใหทราบไดวาถาผูปวยเปนกลุมอาการนีจ้ะมีอาการแสดงอะไรบาง อาจเกี่ยวกับอวัยวะอื่นๆเชนการมองเห็น การไดยิน พัฒนาการของ 
โครงสรางกระดูกและกลามเนื้อ โดยอาการเหลานี้อาจจะไมไดเกิดขึ้น ณ ตอนนี้ แตอาจเกิดขึ้นในอนาคตเมื่อเวลาผานไป ทําใหแพทยวางแผน 
การรักษาไดถูกตองมากขึ้น สามารถตดิตามอาการเหลานี้เปนระยะและใหการวินิจฉัยไดเร็ว และในบางกรณีอาจปองกันหรือลดความรุนแรงได 
และแพทยยังสามารถใหความรูพอแมเพื่อเตรียมการดูแลผูปวยใหถูกตองไดอีกดวย 
 2. ลดคาใชจาย และความเสี่ยงในการตรวจอื่นๆที่ไมจําเปน  
  เนื่องจากผูปวยไดรับการวินิจฉัยที่ถูกตองแลว ไมจําเปนตองทําการตรวจแลปอื่นๆที่ไมจําเปน และมีคาใชจายสูง 
รวมถึงการตรวจทางคลินิกอื่นๆที่ไมจําเปน โดยสามารถมุงทําเฉพาะการตรวจและรักษาที่ไดผลดีกับโรคที่เปน  
 3. ลดโอกาสเกิดผูปวยซ้ําในครอบครัว ในกรณทีีพ่อแมอยากมีบุตรเพิ่ม 
  เมื่อผูปวยไดรับการวินิจฉัยแลว แพทยผูเชี่ยวชาญดานเวชพันธุศาสตรสามารถชวยใหคําปรึกษาทางพันธุกรรมที่ถูกตอง 
ใหกับพอแมที่อยากมีบุตรเพิ่มเพื่อใชในการวางแผนมีบุตรคนตอไปได โดยสามารถประเมินความเสี่ยงของการมีบุตรคนตอไปหรือลูกหลาน 
เปนโรคเดิมซ้ําอีกไดอยางแมนยํา ในกรณีที่ความผิดปกติเกิดจากการถายทอดทางพันธุกรรมจากพอแม แพทยสามารถแนะนําการตรวจ 
กอนตั้งครรภ โดยใชการตรวจวินิจฉัยพันธุกรรมของตัวออนกอนการฝงตัว (Preimplantation Genetic Diagnosis) เพื่อคัดเลือกตัวออน 
ที่ไมมีความผิดปกติเดียวกันกับผูปวย รวมถึงการวินิจฉัยทารกในครรภกอนคลอด (Prenatal Diagnosis) ในกรณีที่ตั้งครรภแลวได   
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เวลาที่ใชในการสงตรวจโครโมโซมอะเรย 
 ขณะนี้อยูที่ 2 เดือน (8 สัปดาห) สําหรับตัวอยางของผูปวย โดยจะสงรายงานผลตรวจทางคลินิกไปใหที่แพทยผูสั่งตรวจโดยตรง 
โดยในกรณีที่จําเปนตองตรวจตัวอยางพอแมรวมดวยอาจจะตองใชเวลาเพิ่มขึ้น ขึ้นกับเวลาที่ใชในการติดตามพอและแมมาตรวจเพิ่มเติม  
 
การเขารับบริการตรวจตองทําอยางไรบาง 
 สามารถสงตรวจผานแลปของหนวยเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร ซึ่งดูแลโดย ศ.พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล ภาควิชา 
กุมารเวชศาสตร คณะแพทยศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล โดยสงตัวอยางเลือดมาพรอมกับใบสั่งแลป ฟอรมกรอกขอมูล 
อาการผูปวยและใบยินยอมเขารับการตรวจ  ถาเปนเด็กเล็กจะใชเลือดประมาณ 3 ซีซี  ในเด็กโตและผูใหญจะใชประมาณ 5-6 ซีซี 
เก็บในหลอดฝามวง (EDTA tube) หลังจากนั้นทางแลปจะนําเลือดมาสกัดสารพันธุกรรม DNA นํามาตรวจโดยใชสนิปอะเรยความละเอียดสูง 
และวิเคราะหผลดวยระบบคอมพิวเตอรตอไป โดยสามารถ download รายละเอียดวิธีการสงตรวจ เอกสารทั้งหมดที่ใชในการสง 
และเอกสารใหความรูเกี่ยวกับการตรวจสําหรับประชาชนทั่วไปและบุคลากรทางการแพทย ไดที่ http://icbs.mahidol.ac.th/cma_rama/ 
หรือ http://www.geneticrama.com/ 
 
ความสําคัญของการใหคําปรึกษาทางพันธุกรรมทั้งกอนและหลังการตรวจโครโมโซมอะเรย 
 การใหคําปรึกษาทางพันธุกรรมทั้งกอนและหลังการตรวจโครโมโซมอะเรยเปนเรื่องที่สําคัญมาก เนื่องจากการตรวจวิธีนี้มี 
ความละเอียดสูงมากและเปนการตรวจทั้งจีโนม (หนวยพันธุกรรม DNA ทั้งหมดของมนุษย)  ทําใหสามารถพบการขาดการเกินของปริมาณ 
สารพันธุกรรม DNA ขนาดเล็กทีต่ําแหนงตางๆของโครโมโซมไดทั่วไป ฉะนั้น โอกาสที่เราอาจเจอลักษณะพันธุกรรมกอโรคที่ไมเกี่ยวของ 
กับอาการผูปวยจึงคอนขางสูง (Incidental findings) เชน ไปเจอความผิดปกตซิึ่งทําใหเปนกลุมอาการอีกกลุมหนึ่ง หรือโรคทางพันธุกรรมอีก 
โรคหนึ่ง ซึ่งยังไมมีอาการแสดงในผูปวยและไมเกี่ยวของกับโรคหรืออาการที่เด็กมาตรวจเลย หรือตรวจพบวาผูปวยเปนพาหะของโรคพันธุกรรม 
อื่นๆ  ดังนั้นจึงจําเปนทีแ่พทยควรอธิบายใหพอแมทราบถึงสิ่งเหลานีก้อนตรวจ เพื่อใหพอแมเขาใจถึงผลขางเคียงที่อาจจะตามมา โดยสามารถ 
ใชเอกสารที่ทางเราเตรียมไวใน website ประกอบการอธิบายได  ซึ่งเมื่อถาสงตรวจแลวผลผิดปกติก็จําเปนตองมีการติดตามผล โดยสงปรึกษา 
แพทยเฉพาะทางเวชพันธุศาสตร เพื่อจะใหคําปรึกษาทางพันธุกรรมหลังการตรวจตอไป โดยแพทยจะแจงผลตรวจ  ผลขางเคียงจากการตรวจ 
(ถาม)ี และผลกระทบในอนาคตเพื่อใหพอแมเขาใจ มกีารนัดติดตามกับแพทยเฉพาะทางพัฒนาการเด็ก แพทยเวชพันธุศาสตร และ/หรือ 
แพทยเฉพาะทางดานอื่นๆที่เกี่ยวของ ซึ่งจะรวมมือกันเพื่อดูแลเด็กในระยะยาวตอไป  
 
รามาธิบดีเปนที่แรกที่ใชวิธีตรวจโครโมโซมอะเรยความละเอียดสูง แบบสนิปอะเรย? 
 ใชคะ วิธีการตรวจทางคลินิกดวยโครโมโซมอะเรยความละเอียดสูงโดยใชสนิปอะเรยซึ่งทางเรากําลังทําอยู ถือเปนทีแ่รกและที่เดียว 
ของประเทศไทยในปจจุบัน ทางเราหวังวาจะเปนจุดเริ่มตนของการพัฒนาการดูแลรักษาผูปวยกลุมอาการออทิซึม พัฒนาการชา/ 
สติปญญาบกพรอง และผูปวยโรคพันธุกรรมชาวไทยใหดียิ่งขึ้นในอนาคต 
 
เรื่องคาใชจายในการตรวจวิธีนี้? 
 ราคาคาตรวจ ณ ปจจุบันอยูที่ประมาณ 40,000 บาท เพราะเทคโนโลยีในการตรวจเปนเทคโนโลยีที่ทางประเทศไทยไมไดผลิตเอง 
เรานําเขามาจากอเมริกา เมื่อนํามาพัฒนาใชในประเทศไทยเราก็ไดทําฐานขอมูลพันธุกรรมของคนไทยเอง และทําโครงการวิจัยนํารอง เพื่อ 
ประเมินความจําเปนของการใชวิธีการตรวจนี้ในประเทศ ทําแผนการตรวจโดยทีไ่ดรวมการตรวจพอแมเขาไปดวยในราคาเดียว เพราะฉะนั้น 
ในราคานีถ้าคิดวารวมคาตรวจพอแมเพื่อชวยในการแปลผลในบางกรณีดวย ก็อาจถือไดวาไมแพงมากจนเกินไปคะ โดยในอนาคตเรามีแผน 
ที่จะพยายามผลักดันการตรวจวิธีนี้เขาเปนนโยบายระดับประเทศ เพื่อใหคาใชจายในการตรวจถูกครอบคลุมโดยนโยบายสุขภาพของประเทศ 
ตอไป  
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 อีกอยางหนึ่งทีส่ําคัญก็คือในตางประเทศ ราคาของการตรวจที่มีความละเอียดระดับเดียวกัน และรวมการตรวจโครโมโซมอะเรยใน 
พอแมในบางกรณเีขาไปดวย จะอยูทีป่ระมาณ 60,000 บาท ณ ปจจุบัน เราจึงพยายามอยางเต็มที่ที่จะไมทําใหราคาแพงกวานั้น และเพื่อให 
การสงตรวจเขาถึงผูปวยชาวไทยมากขึ้น โดยทีแ่พทยไทยมีทางเลือกที่จะไมตองสงตัวอยางผูปวยออกไปตรวจทีต่างประเทศแตเพียงอยางเดยีว 
เพราะเทคโนโลยีพวกนี้มีผลดีตอการพัฒนาศักยภาพของประชากรไทยคอนขางสูงมาก           


