
	   1	  

 
 

แถลงขาว  

โรงพยาบาลรามาธิบดี พัฒนาการตรวจวินิจฉัยสาเหตทุางพันธุกรรมในผูปวยกลุมออทซิึม  

พัฒนาการลาชา/สติปญญาบกพรอง และพิการซ้ําซอนแตกําเนิด  

ดวยวิธีโครโมโซมอะเรย ความละเอียดสูง (Chromosomal Microarray: CMA)  

เปนแหงแรกในประเทศไทย 

 

วันนี้ (17 มีนาคม 2559 เวลา 13.00 น.) คณะแพทยศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล 
จัดงานแถลงขาว “โรงพยาบาลรามาธิบดี พัฒนาการตรวจวินิจฉัยสาเหตุทางพันธุกรรมในผูปวยกลุมออทิซึม 
พัฒนาการลาชา/สติปญญาบกพรอง และพิการซ้ําซอนแตกําเนิด ดวยวิธีโครโมโซมอะเรย ความละเอียดสูง 
(Chromosomal Microarray: CMA) เปนแหงแรกในประเทศไทย ขึ้น ณ หอง 610 อาคารเรียนและปฏิบัติการรวม 
ดานการแพทยและโรงเรียนพยาบาลรามาธิบดี คณะแพทยศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล  

 
ผศ.พญ.จริยา จุฑาภิสิทธิ ์แพทยผูเชี่ยวชาญดานพัฒนาการและพฤติกรรมในเด็ก คณะแพทยศาสตร 

โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล กลาววา ปญหาพัฒนาการลาชาในเด็กเปนปญหาที่สําคัญที่สงผลกระทบ 
ตอทั้งตัวเด็กเอง ครอบครัว และสงผลในระดับประเทศทั้งในดานเศรษฐกิจ และคุณภาพชีวิตประชากรในระยะยาว 
ดวยความกาวหนาทางการแพทยในปจจุบัน เราสามารถวินิจฉัยเด็กที่มีพัฒนาการลาชาไดอยางรวดเร็วมากขึ้น 
ตั้งแตเด็กอายุยังนอย สงผลใหเด็กกลุมที่มีพัฒนาการลาชาไดรับการชวยเหลือและฝกทักษะพัฒนาการตั้งแตเนิ่นๆ 
ทําใหเกิดผลดีตอเด็กและครอบครัวในระยะยาว ปญหาพัฒนาการลาชาในเด็กที่พบสวนหนึ่งเปนเด็กในกลุมอาการ 
ออทิซึม เด็กที่มีระดับสติปญญาบกพรอง และเด็กที่มีความพิการซ้ําซอนแตกําเนิด 

กลุมอาการออทิซึมเปนกลุมอาการที่เกิดจากความผิดปกติของพัฒนาการทางระบบประสาทที่พบไดคอนขาง 
บอย เด็กกลุมนี้จะมีความบกพรองคือ มีพัฒนาการทางภาษาที่ลาชารวมกับความบกพรองในการเขาสังคม  เด็กมักจะ 
ไมคอยมีปฏิสัมพันธกับคนรอบขาง ไมเขารวมกิจกรรมกับเด็กคนอื่น ชอบเลนคนเดียว ไมคอยสบตา ไมหันหาเสียง 
เรียกชื่อ ไมชี้บอกความตองการ รวมกับมีความผิดปกติทางพฤติกรรม ไดแก มีพฤติกรรมซ้ําๆ  มีความสนใจที่ยึดติด 
เฉพาะกับเรื่องบางเรื่อง  

จากการศึกษาที่ผานมาพบวา ความชุกของการเกิดกลุมอาการออทิซึมมีแนวโนมเพิ่มสูงขึ้นเรื่อยๆ การศึกษา 
ลาสุดในตางประเทศ พบความชุกของกลุมอาการออทิซึมในเด็กถึงประมาณ 1 รายตอเด็ก 68 ราย ขอมูลในประเทศ 
ไทยก็เชนเดียวกัน ถึงแมยังไมมีตัวเลขที่บงบอกถึงความชุกที่เพิ่มขึ้นอยางชัดเจน แตเด็กที่ไดรับการวินิจฉัยกลุมอาการ 
ออทิซึมมีจํานวนเพิ่มขึ้น ดังนั้นจึงมีความจําเปนอยางมากในการวินิจฉัยหาสาเหตุของการเกิดโรคเพื่อชวยในการ 
วางแผนการรักษาและปองกันการเกิดซ้ําไดในบุตรคนตอไป อยางไรก็ตาม ในปจจุบันยังไมสามารถสรุปสาเหตุที่แนชัด 
ของการเกิดกลุมอาการออทิซึมได ทั้งนี้ปจจัยทางพันธุกรรมเปนปจจัยหนึ่งที่ทางการแพทยใหความสนใจ และพยายาม 
พัฒนาเทคโนโลยีเพื่อคนหาความบกพรอง  
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ในอดีตที่ผานมาเราจะทําการตรวจวินิจฉัยโครโมโซมหรือสารพันธุกรรมที่ผิดปกติดวยตาผานกลองจุลทรรศน 
ซึ่งมีความละเอียดต่ํา ทําใหไมสามารถตรวจพบความผิดปกติในเด็กกลุมอาการออทิซึม เด็กพัฒนาการลาชา และ/หรือ 
สติปญญาบกพรองสวนใหญได จนกระทั่งในปจจุบันไดมีการพัฒนาวิธีการตรวจที่ละเอียดและกาวหนามากขึ้น ทั้งยัง 
เปนที่รูจักกันอยางแพรหลายในตางประเทศคือ การตรวจดวยวิธโีครโมโซมอะเรย (Chromosomal Microarray: 
CMA)  

ประโยชนของการตรวจโครโมโซมอะเรย มีดังนี้ 

1) ชวยในการวินิจฉัยสาเหตุทางพันธุกรรมของโรค 
2) ชวยในการวางแผนการรักษา บอกการพยากรณโรคในระยะยาวเกี่ยวกับความรุนแรงของโรค 
และในบางกรณีอาจมีการรักษาที่จําเพาะที่ไดผลดีอีกดวย 

3) ชวยในการวางแผนครอบครัวเพื่อมีบุตรใหม เพื่อปองกันการเกิดโรคซ้ําในครอบครัว 
 

 . ศ.พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล แพทยผูเชี่ยวชาญดานระบบพันธุกรรมในเด็ก คณะแพทยศาสตร 
โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล กลาววา สาเหตุทางพันธุกรรมของกลุมอาการออทิซึม พัฒนาการลาชา 
/สติปญญาบกพรอง และพิการซ้ําซอนแตกําเนิด เกิดขึ้นไดจากทั้งจากความผิดปกติของ โครโมโซมและยีน ซึ่งวิธีที่ใชใน 
การตรวจหาสาเหตุของโรคในอดีต เชน การตรวจรางกาย การตรวจโครโมโซม ตรวจการกลายพันธุของยีน สามารถ 
ชวยวินิจฉัยสาเหตุของโรคในผูปวยสวนหนึ่งไดก็จริง แตก็ยังมีขอจํากัดบางประการ จนกระทั่งในป 2553 วิทยาลัย 
เวชพันธุศาสตรแหงประเทศสหรัฐอเมริกา (American College of Medical Genetics; ACMG) ไดออก 
แนวทางปฏิบัติแนะนําใหใชโครโมโซมอะเรยเปนการตรวจแรกในผูปวยกลุมอาการออทสิซึม พัฒนาการลาชา 
/สติปญญาบกพรอง และพิการซ้ําซอนแตกําเนิด เนื่องจากสามารถตรวจพบความผิดปกติทางพันธุกรรมในผูปวยเหลานี้ 
ไดถึงรอยละ 15-20 เมื่อเทียบกับรอยละ 3 ที่ไดจากการตรวจโครโมโซมแบบดั้งเดิม ซึ่งโครโมโซมอะเรยสามารถชวย 
วินิจฉัยกลุมอาการที่เกิดจากการหลุดหายหรือเพิ่มขึ้นขนาดเล็กตามตําแหนงตางๆ ของโครโมโซมไดมากถึง 70 
กลุมอาการ  

อีกทั้งการสงตรวจโครโมโซมอะเรยความละเอียดสูงไปตางประเทศกม็ีราคาสูงกวา 50,000 บาท ซึ่งทาง 
คณะแพทยศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล และกลุมแพทยผูเชี่ยวชาญจึงพัฒนาการตรวจวิธีนี้ขึ้น 
ในประเทศไทย เพื่อชวยใหคนไทยมีโอกาสเขาถึงการตรวจไดงายขึ้น 

อยางไรก็ตาม การใหคําปรึกษาทางพันธุกรรมทั้งกอนและหลังการตรวจโครโมโซมอะเรย เพื่อใหผูปกครอง 
ของผูปวยสามารถเขาใจถึงผลการตรวจ ขอจํากัดของการตรวจ และผลกระทบอื่นๆ ที่อาจเกิดจากผลการตรวจ 
นับวาเปนสวนที่มีความสําคัญมาก เนื่องจากการตรวจนี้เปนการตรวจหาสาเหตุทางพันธุกรรมที่เกี่ยวของกับการขาด 
การเกินของปริมาณของสารพันธุกรรม DNA ทั้งหมดของผูปวยที่มีความละเอียดสูง อาจทําใหสามารถตรวจพบลักษณะ 
ทางพันธุกรรมที่กอโรคที่ไมเกี่ยวของกับอาการปจจุบันของผูปวย หรือตรวจพบลักษณะพันธุกรรมที่ยังสรุปไมไดวา 
เปนสาเหตุของโรคหรือไมดวยองคความรูที่มีในปจจุบันได 

ขอมูลการตรวจเบื้องตนที่ไดจากโครงการวิจัยนํารอง (ผูปวยของโรงพยาบาลรามาธิบดี  โรงพยาบาล 
ธรรมศาสตรเฉลิมพระเกียรติ และโรงพยาบาลสงขลานครินทร) สรุปไดดังนี้ 

1. ผูปวยกลุมอาการออทิสซึม 112 ราย พบลักษณะพันธุกรรมที่ผิดปกติในผูปวยรอยละ 13  (และอีกรอยละ 
10 พบลักษณะพันธุกรรมที่ยังสรุปไมไดวาเปนสาเหตุหรือไม; Variant of Unknown Significance, VUS) 
 2. ผูปวยกลุมพัฒนาการลาชา สติปญญาบกพรอง และพิการแตกําเนิด 22 ราย พบลักษณะพันธุกรรมที่ 
ผิดปกติ ในผูปวย 7 ราย 

โดยอุบัติการณของความผิดปกติที่ตรวจพบ มีความใกลเคียงกับผลการศึกษาในตางประเทศมาก ดังนั้นขอมูล 
ที่ไดจึงสนับสนุนการตรวจโครโมโซมอะเรยในประเทศไทย 
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อ.ดร.พญ.ณฐินี จินาวัฒน แพทยผูเชี่ยวชาญดานโครโมโซมอะเรย คณะแพทยศาสตรโรงพยาบาล 
รามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล กลาววา โครโมโซมอะเรยที่ทางคณะแพทยศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัย 
มหิดล เลือกนํามาใชศึกษาเปนชนิด “สนิปอะเรย” (SNP array) ซึ่งมีความละเอียดสูง สามารถตรวจหาลักษณะ 
พันธุกรรม คือการหลุดหายหรือเกินขึ้นมาของตําแหนงตางๆ บนโครโมโซมทั้งหมดของผูปวยซึ่งมีขนาดเล็กได  
วธิีการตรวจนี้มีความละเอียดกวาการตรวจโครโมโซมแบบดั้งเดิมที่ใชตาดูผานกลองจุลทรรศนมากกวา 1,000 เทา 
โดยกระบวนการตรวจวินิจฉัยดวยวิธีโครโมโซมอะเรยความละเอียดสูง ประกอบไปดวยขั้นตอนทางหองปฏิบัติการ 
และขั้นตอนการวิเคราะหผลโดยใชความรูทางชีวสารสนเทศ 

 
ลักษณะทางพันธุกรรมที่ตรวจพบจากโครโมโซมอะเรย สามารถแบงไดเปน 3 ชนิด ดังนี้  
1) ผลปกติ (Benign) คือ ไมพบลักษณะทางพันธุกรรมที่กอใหเกิดโรค ซึ่งอาจเปนไปไดวาเกิดจากสาเหตุทาง 

พันธุกรรมอื่นๆ ที่โครโมโซมอะเรยไมไดครอบคลุม เชน การกลายพันธุของยีน หรือสาเหตุอาจไมไดเกิดจากพันธุกรรม 
2) ผลผิดปกติ (Pathogenic) คือ พบลักษณะทางพันธุกรรมที่กอใหเกิดโรค ซึ่งผูปวยจะไดรับการวินิจฉัยโรค 
3) พบลักษณะพันธุกรรมที่ยังสรุปไมไดแนนอนวาเปนสาเหตุหรือไม (VUS) 
 
ซึ่งในการแปลผล จะตองอาศัยฐานขอมูลพันธุกรรมขนาดใหญที่รวบรวมลักษณะพันธุกรรมของคนปกติ 

จํานวนมากกวา 10,000 คน รวมกับฐานขอมูลพันธุกรรมขนาดใหญที่มีขอมูลทางพันธุกรรมของผูปวยกลุมอาการ 
ออทิซึม พัฒนาการลาชา/สติปญญาบกพรอง และพิการซ้ําซอนแตกําเนิด จํานวนมากกวา 10,000 คน เพื่อนํามา 
เปรียบเทียบกับลักษณะพันธุกรรมที่พบในผูปวย แตเนื่องจากฐานขอมูลทางพันธุกรรมเหลานี้ เกือบทั้งหมดจะมีขอมูล 
ของผูปวยผิวขาวเปนหลัก จึงอาจจะไมใชตัวเปรียบเทียบที่เหมาะสมที่สุดสําหรับคนไทย ทางเราจึงไดพัฒนาฐานขอมูล 
พันธุกรรมขนาดใหญที่เปนขอมูลเฉพาะของคนไทยขึ้นมา ดวยความรวมมือของนักวิจัยศูนยปฏิบัติการดาน 
ชีววิทยาศาสตรคอมพิวเตอรเพื่อการวิจัยแบบบูรณาการ (ICBS) มหาวิทยาลัยมหิดล เพื่อชวยในการแปลผลใหมี 
ความถูกตองแมนยําสูงสุด นอกจากนี้ เรายังเนนการตรวจหาลักษณะพันธุกรรมในพอแมเพิ่มเติม ในกรณีที่ตรวจพบ 
ลักษณะพันธุกรรมที่ยังสรุปไมไดแนนอนวาเปนสาเหตุหรือไม (VUS) ในผูปวย  เพื่อชวยในการแปลผลและวิเคราะห 
แบบแผนการถายทอดทางพันธุกรรม เพื่อใหสามารถใหคําปรึกษาทางพันธุกรรมเพื่อปองกันการเกิดผูปวยใหมใน 
ครอบครัวไดอยางถูกตองแมนยํา 

 
 ในขณะนี้ วิธกีารตรวจโครโมโซมอะเรยความละเอียดสูง (Chromosomal Microarray: CMA) ไดเปดให 
บริการ โดยคณะแพทยศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบดีแลว ภายใตการดําเนินการของกลุมสาขาเวชศาสตรปริวรรต 
และหนวยเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร โดยมีคาใชจายในการตรวจประมาณ 40,000 บาท ซึ่งราคานี ้
ไดรวมการตรวจโครโมโซมอะเรยในพอแมผูปวยเพิ่มเติมในกรณีที่จําเปนไวแลว ซึ่งจะไดรับผลการตรวจภายในเวลา 8 
สัปดาห  โดยบุคลากรทางการแพทยและผูที่สนใจ สามารถติดตามรายละเอียดการตรวจไดทาง 
www.icbs.mahidol.ac.th/cma_rama และ www.geneticrama.com หรือ Email มาที่  
cmahighres.rama@gmail.com 
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