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คํานํา 
 
 กลุ่มโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก (Inborn errors of metabolism: accumulation 
of toxic small molecules) เป็นโรคทางพันธุกรรมที่เกิดขึ้นจากความผิดปกติของยีน อาการที่เด่นชัดของผู้ป่วย
โรคดังกล่าวคือการมีความปกติทางสมองและสติปัญญา รวมถึงการมีโรคแทรกซ้อนอื่นๆ ร่วม อาทิ โรคไต 
โรคหัวใจ เป็นต้น อุบัติการณ์ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กยังไม่เป็นที่แน่ชัดในประเทศไทย 
สําหรับในต่างประเทศพบอุบัติการณ์ที่ค่อนข้างสูงโดยเฉพาะในประเทศแถบทวีปยุโรป อเมริกาเหนือ และประเทศ
แถบเอเซียที่เริ่มมีการตรวจกรองทารกแรกเกิดแบบขยาย (expanded newborn screening) เช่น ญี่ปุ่น จีน และ
ไต้หวัน  

ในการรักษาผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กให้มีประสิทธิผลที่ดี มีความจําเป็นที่
จะต้องค้นพบโรคให้ได้อย่างรวดเร็วและเริ่มทําการรักษาก่อนที่ผู้ป่วยจะมีอาการทางคลินิก ซึ่งปัจจุบันโรคดังกล่าว
สามารถตรวจกรองได้ตั้งแตแ่รกเกิด โดยการเจาะเลือดจากส้นเท้าทารกและนําตัวอย่างเลือดไปวิเคราะห์ด้วยเครื่อง 
Tandem Mass Spectrometry (MS/MS) การตรวจกรองทารกแรกเกิดด้วยเคร่ือง MS/MS น้ีได้ใช้กันแพร่หลาย
ในประเทศที่พัฒนาแล้วและประเทศที่มีฐานะทางเศรษฐกิจดี อย่างไรก็ตาม สําหรับประเทศไทย เทคโนโลยีในการ
ตรวจกรองรวมถึงการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กน้ี ยังมิได้อยู่ในชุดสิทธิประโยชน์อย่าง
เป็นทางการของระบบประกันสุขภาพ เช่น หลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า ประกันสังคม และสวัสดิการ
รักษาพยาบาลข้าราชการ  
 เอกสารรายงานฉบับน้ีเป็นรายงานผลการศึกษาเรื่องการประเมินความคุ้มค่าของการตรวจกรองและรักษา
ทารกแรกเกิดในกลุ่มโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก ทางคณะผู้วิจัยหวังเป็นอย่างย่ิงว่า รายงาน
ฉบับน้ีจะเป็นประโยชน์ต่อการพัฒนาชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้ระบบหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า และใช้
ประกอบการตัดสนิใจลงทุนหรือจัดสรรทรัพยากรในระดับประเทศ 
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เป็นแหล่งทุนมิได้ให้การรับรองเน้ือหา และอาจมีนโยบายหรือความเห็นท่ีไม่สอดคล้องกับความเห็นและ
ข้อเสนอแนะเชิงนโยบายตามที่ปรากฏในรายงานฉบับน้ี  
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บทคัดย่อ 
 

วัตถุประสงค์ เพ่ือศึกษาความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ โดยการวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการ
ตรวจกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กด้วยเคร่ือง Tandem Mass Spectrometry 
(MS/MS) เปรียบเทียบกับการการตรวจกรองเฉพาะโรค PKU ด้วยวิธี Guthrie 
 

วิธีการศึกษา การศึกษาน้ีเป็นการประเมินต้นทุนอรรถประโยชน์ (Cost-utility analysis) โดยใช้
แบบจําลอง Decision tree และแบบจําลอง Markov model เพ่ือคํานวณหาอัตราส่วนต้นทุนประสิทธิผลส่วน
เพ่ิม (Incremental cost-effectiveness ration-ICER) ในหน่วยบาทต่อปีสุขภาวะที่เพ่ิมข้ึนเปรียบเทียบระหว่าง 
1) การมีการตรวจกรองด้วย MS/MS และรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กสําหรับโรค IVA 
MMA PA MSUD PKU และ MCD และ 2) สถานการณ์ปัจจุบันซึ่งมีการตรวจกรองเฉพาะโรค PKU โดยวิธี 
Guthrie เท่าน้ัน  
 

ผลการศึกษา จากผลการศึกษาด้านความคุ้มค่าฯ ของการตรวจกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก
ในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กพบว่ามีค่าอัตราส่วนต้นทุนประสิทธิผลส่วนเพ่ิมเท่ากับ 1,043,331 บาทต่อ 1 ปีสุขภาวะ 
เมื่อเทียบกับการไม่มีการตรวจกรอง และเม่ือพิจารณาเฉพาะกรณีการรักษาผู้ป่วย พบว่าอัตราส่วนต้นทุนต่อ
ประสิทธิผลส่วนเพ่ิมของการรักษาผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กก่อนมีอาการแสดงทาง
คลินิกเปรียบเทียบกับสถานการณ์ปัจจุบันที่รักษาเมื่อมีอาการแสดงทางคลินิก มีค่าอัตราส่วนต้นทุนประสิทธิผล
ส่วนเพ่ิมต่อ 1 ปีสุขภาวะท่ีเพ่ิมข้ึนเท่ากับ -154,969 บาท ของ MCD, 52,383 บาท ของ PKU, 73,232 บาท ของ 
MSUD, 86,167 บาท ของ IVA, 631,124 บาท ของ MMA และ 1,536,965 บาท ของ PA  โดยมีต้นทุนการตรวจ
กรองที่เหมาะสมในการตรวจกรองในเฉพาะโรคท่ีมีความคุ้มค่าในการรักษาเท่ากับ 0.36 0.50 1.50 และ 1.81 ต่อ 
1 ราย ในโรค IVA MSUD PKU และ MCD ตามลําดับ 
 

สรุปและอภิปรายผล  หากความเต็มใจจ่ายของสังคมเท่ากับ 1 เท่าของรายได้ต่อหัวประชาชาติ หรือ
ประมาณ 120,000 บาทต่อปีสุขภาวะ พบว่าการตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลโดยใช้วิธี 
MS/MS ในทารกแรกเกิดทุกรายยังไม่มีความคุ้มค่าในบริบทของประเทศไทย แต่อย่างไรก็ตาม การตรวจกรองและ
รักษาก่อนผู้ป่วยมีอาการแสดงทางคลินิกในกรณีโรค IVA MSUD PKU และ MCD ยังมีความคุ้มค่าในบริบทของ
ประเทศไทย หากมีต้นทุนการค้นหาผู้ป่วยให้ได้ 1 รายประมาณ 30,000 – 300,000 บาทใน 4 กลุ่มโรคดังกล่าว 
คิดเป็นต้นทุนต่อทารกแรกเกิด 1 รายคือ 0.36-1.81 บาท           

คําสําคัญ  
การประเมินต้นทุนอรรถประโยชน์ โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก Tandem Mass Spectrometry (MS/MS) 
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Abstract 
 
Background: Inborn errors of metabolism (IEM) are a rare group of genetic diseases leading to 
several serious long-term complications in newborns. Recently, a tandem mass spectrometry is 
an advanced instrument that allows rapid and simultaneous detection of the diseases. This 
analysis was performed to determine whether newborn screening by MS/MS is cost-effective in 
Thailand. 
 
Method: A cost-utility analysis comprising a decision-tree and Markov model was used to 
estimate the cost in Thai baht (THB) and health outcome in quality-adjusted life years (QALY) 
presented as an incremental cost-effectiveness ratio (ICER) of neonatal screening for IEM. The 
comparisons were between 1) an expanded neonatal screening program using MS/MS screening 
for six prioritized diseases: phenlyketonuria (PKU); isovaleric acidemia (IVA); methylmalonic 
acidemia (MMA); propionic acidemia (PA); maple syrup urine disease (MSUD); and multiple 
carboxylase deficiency (MCD); and 2) the current practice using the Guthrie test to screen PKU 
only. A comparison of the outcome and cost of treatment before and after clinical 
presentations are also analyzed to illustrate the potential benefit of early treatment for affected 
children. 
 
Results: The ICER of neonatal screening for IEM using MS/MS amounted to 1,043,331 THB per 
QALY gained. The potential benefits of early treatment compared with late treatment yielded 
the resulting incremental costs of 52,383 THB (PKU), 86,167 THB (IVA), 631,124 THB (MMA), 
1,536,965 THB (PA), and 73,232 THB (MSUD) per QALY gained and is considered as dominant for 
MCD.  
 
Conclusion: At the ceiling threshold of one times the gross domestic product per capita, 
neonatal screening for inborn errors of metabolism using Tandem Mass Spectrometry (MS/MS) 
in the Thai context is not cost-effective. However, the treatment of patients who were 
diagnosed early for IVA, MSUD, PKU, and MCD are considered economical. A long-term 
epidemiological study on the incidence of IEM in Thailand is strongly recommended to ascertain 
the magnitude of problem. 
 
Key words 
Cost-utility, Inborn errors of metabolism, Tandem Mass Spectrometry (MS/MS)  
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บทสรุปผู้บรหิาร 
โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก (Inborn errors of metabolism: accumulation of 

toxic small molecules) คือกลุ่มของโรคหายาก (Rare disease) ทางพันธุกรรม ซึ่งโรคน้ีที่พบและมีรายงาน
แล้วในประเทศไทยพบประมาณ  30  ชนิด (1) โดยโรคที่มีความสําคัญสําหรับประเทศไทย (2) คือโรค  IVA MMA 
PA MSUD PKU และ MCD 

โดยทั่วไปแล้ว หากผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กไม่ได้รับการรักษาอย่างถูกต้อง
และทันท่วงที ผู้ป่วยจะเกิดความผิดปกติทางสมองและสติปัญญาซึ่งมีระดับความรุนแรงตั้งแต่น้อยไปถึงขั้นรุนแรง
มาก นอกจากนี้ ยังพบความผิดปกติของอวัยวะอื่นๆ เช่น ระบบทางเดินอาหาร ไต หัวใจ โดยโรคทุกโรคสามารถมี
พัฒนาการของความรุนแรงจนถึงขั้นทําให้ผู้ป่วยเสียชีวิตได้ ในปัจจุบันการวินิจฉัยได้อย่างรวดเร็วก่อนที่ผู้ป่วยจะมี
อาการแสดงทางคลินิกและการรักษาอย่างถูกวิธี จะสามารถลดโอกาสการเกิดโรคแทรกซ้อนและยืดชีวิตของผู้ป่วย
อย่างมีคุณภาพชีวิตที่ดีได้ 

ปัจจุบันในประเทศไทย ผู้ป่วยส่วนใหญ่ที่ได้รับการรักษาคือผู้ป่วยท่ีแสดงอาการทางคลินิกแล้ว ซึ่งเป็นการ
รักษาที่ล่าช้าและทําให้ผลการรักษาที่เกิดกับผู้ป่วยไม่เป็นไปอย่างมีประสิทธิผลสูงสุด การตรวจกรองด้วยเครื่อง 
MS/MS ซึ่งเป็นเทคโนโลยีล่าสุดท่ีแม้จะมีประสิทธิภาพที่สูง แต่ต้นทุนในดําเนินการตรวจกรองโรคให้กับทารกแรก
เกิดทุกรายในประเทศนั้น อาจก่อให้เกิดภาระงบประมาณต่อประเทศ จึงมีความจําเป็นที่จะต้องศึกษาหาความ
ความคุ้มค่าในการตรวจกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กของประเทศไทย  

การศึกษาน้ีเป็นการประเมินต้นทุนอรรถประโยชน์ (Cost-utility analysis) โดยใช้แบบจําลอง Decision 
tree และแบบจําลอง Markov model เพ่ือคํานวณหาอัตราส่วนต้นทุนประสิทธิผลส่วนเพ่ิม (Incremental cost-
effectiveness ration-ICER) ในหน่วยบาทต่อปีสุขภาวะที่เพ่ิมข้ึน เปรียบเทียบระหว่าง 1) การมีการตรวจกรอง
ด้วย MS/MS และรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กสําหรับโรค IVA MMA PA MSUD PKU 
และ MCD และ 2) สถานการณ์ปัจจุบันซึ่งมีการตรวจกรองเฉพาะโรค PKU โดยวิธี Guthrie เท่าน้ัน   

จากการวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์เปรียบเทียบระหว่าง สถานการณ์ปัจจุบันซึ่งมีการตรวจกรอง
เฉพาะโรค PKU และสถานการณ์ที่มีการตรวจกรองโรค PKU ร่วมกับโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดอื่นๆ อีก 5 
ชนิด ได้แก่ IVA MMA PA MSUD MCD ด้วยเทคโนโลยีใหม่ คือ MS/MS พบว่า มีค่าอัตราส่วนต้นทุนต่อ
ประสิทธิผลส่วนเพ่ิม (Incremental cost-effectiveness ratio-ICER) เท่ากับ 1,043,331 บาทต่อ 1 ปีสุขภาวะที่
เพ่ิมขึ้น ซึ่งไม่คุ้มค่าเมื่อพิจารณาตามเกณฑ์ท่ีคณะอนุกรรมการพัฒนาชุดสิทธิประโยชน์และระบบบริการได้กําหนด
ไว้   
 อย่างไรก็ตาม ผลการวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการรักษา เปรียบเทียบระหว่างการวินิจฉัยและ
รักษาผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กก่อนมีอาการแสดงทางคลินิก กับสถานการณ์ปัจจุบันที่
รักษาเมื่อมีอาการแสดงทางคลินิก พบว่า มีโรคที่มีความคุ้มค่าในการรักษาซึ่งมีค่าอัตราส่วนต้นทุนต่อประสิทธิผล 
ส่วนเพ่ิมเรียงตามลําดับจากมากไปน้อย ดังน้ี โรค MCD (-154,969 บาท ต่อ 1 ปีสุขภาวะ) รองลงมา คือ PKU 
(52,383 บาท ต่อ 1 ปีสุขภาวะ) MSUD (73,232 บาท ต่อ 1 ปีสุขภาวะ) และ IVA (86,167 บาท ต่อ 1 ปีสุข
ภาวะ) และโรคที่ไม่มีความคุ้มค่าคือโรค MMA (631,124 บาทต่อ 1 ปีสุขภาวะ) และโรค PA (1,536,965 บาทต่อ 
1 ปีสุขภาวะ) สําหรับโรคที่มีความคุ้มค่าของการรักษาสามารถคํานวณต้นทุนต่อการตรวจกรองทารกแรกเกิด 1 
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รายที่ยังทําให้การรักษามีความคุ้มค่าดังน้ี โรค MCD (1.81 บาท) โรค PKU และ (1.50 บาท) โรค MSUD (0.50 
บาท) และโรค IVA (0.36 บาท)  

จากผลการศึกษาสามารถสรุปได้ว่า การตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กโดยใช้
วิธี MS/MS ในทารกแรกเกิดทุกรายยังไม่มีความคุ้มค่าในบริบทของประเทศไทย อย่างไรก็ตาม งานวิจัยได้พบว่า
การตรวจกรองและรักษาก่อนผู้ป่วยมีอาการแสดงทางคลินิกในกรณีโรค IVA MSUD PKU MCD ยังมีความคุ้มค่า
ในบริบทของประเทศไทย หากมีต้นทุนการค้นหาผู้ป่วยให้ได้ 1 รายประมาณ 30,000 – 300,000 บาทใน 4 กลุ่ม
โรคดังกล่าว คิดเป็นต้นทุนต่อทารกแรกเกิด 1 รายคือ 0.36-1.81 บาท   

 
ข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย:  

เน่ืองจากการตรวจกรองด้วย MS/MS ไม่มีความคุ้มค่าจึงไม่แนะนําให้อยู่ในชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้
หลักประกันสุขภาพแห่งชาติ อย่างไรก็ตาม การรักษาผู้ป่วยก่อนมีอาการหรือผู้ป่วยที่พบโรคได้ไว มีความคุ้มค่าใน 
4 โรคคือ IVA PKU MSUD และ MCD จึงควรบรรจุการวินิจฉัยและรักษาโรคดังกล่าวซึ่งรวมถึงการส่งตรวจพิเศษ
ทางห้องปฏิบัติการเพ่ือยืนยันการวินิจฉัย เคมีภัณฑ์และนมพิเศษให้อยู่ในชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้หลักประกัน
สุขภาพแห่งชาติ นอกจากน้ี การข้ึนทะเบียนเคมีภัณฑ์และนมพิเศษหลายชนิด (ภาคผนวกท่ี 7) ที่ใช้รักษาโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กเพ่ือให้เป็นยาหรือผลิตภัณฑ์ที่ใช้ในการรักษาโรคอย่างถูกต้องตาม
กฏหมายนั้นมีความจําเป็นซึ่งจะต้องดําเนินการ 

ประเทศไทยควรมีการทดลอง (Pilot) โครงการตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุล
เล็กในทารกแรกเกิดด้วยเครื่อง MS/MS โดยต้องดําเนินการตรวจกรองทารกในจํานวนที่มากและเป็นระยะเวลาท่ี
ยาวนานเพียงพอ เพ่ือสามารถทราบอุบัติการณ์และต้นทุนที่แท้จริงของกลุ่มโรคดังกลา่วในประเทศไทยได้  
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1. บทนํา 
     1.1 หลกัการและเหตุผล 

โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก (Inborn errors of metabolism: accumulation of 
toxic small molecules) คือกลุ่มของโรคหายาก (Rare disease) ทางพันธุกรรม ซึ่งโรคน้ีที่พบและมีรายงาน
แล้วในประเทศไทยพบประมาณ  30  ชนิด (1) โดยโรคนี้มีสาเหตุมาจากความผิดปกติของยีนที่ส่งผลให้ร่างกายไม่
สามารถย่อยสลายหรือสังเคราะห์สารโมเลกุลขนาดเล็ก เช่น กรดอะมิโนลิวซีน (Leucine) กรดอะมิโนวาลีน 
(Valine)  และกรดอะมิโนเมทไธโอนีน (Methionine) เป็นต้น การเปลี่ยนแปลงท่ีระดับดีเอ็นเอ ของโรคกลุ่มน้ีอาจ
เกิดจากการกลายพันธุ์ของยีนที่สร้างเอนไซม์หรือยีนที่สร้างสารควบคุมหรือส่งเสริมการทํางานของเอนไซม์เช่น โค
แฟคเตอร์ (Cofactor) การทํางานที่ผิดปกติของเอนไซม์จะทําให้เกิดการค่ังของสารตั้งต้นและการขาดของ
ผลิตภัณฑ์ ส่งผลให้การทํางานของเซลล์ผิดปกติและเกิดอาการทางคลนิิกข้ึน   

การรักษาผู้ป่วยโรคดังกล่าวให้ได้ผลดี ข้ึนอยู่กับความรวดเร็วในการวินิจฉัยโรคและให้การรักษาที่ถูกต้อง 
ในประเทศไทย ปัจจุบันน้ี การรักษาผู้ป่วยโรคดังกล่าวเป็นไปเพ่ือประคับประคองผู้ป่วยไม่ให้เลวร้ายลงไป โดย
ผู้ป่วยท่ีเข้ามารับการรักษาน้ันคือผู้ป่วยท่ีแสดงอาการทางคลินิกแล้ว จึงทําให้ผลการรักษาที่เกิดกับผู้ป่วยยังไม่มี
ประสิทธิผล การตรวจกรองทารกแรกเกิดดว้ยเครื่อง Tandem Mass Spectrometry (MS/MS) ซึ่งเป็นเทคโนโลยี
ล่าสุดที่มีประสิทธิภาพสูง แต่ต้นทุนในการตรวจกรองโรคให้กับทารกแรกเกิดทุกรายในประเทศน้ันอาจก่อให้เกิด
ภาระงบประมาณต่อประเทศ ในปี พ.ศ. 2555 โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายด้านสุขภาพ (HITAP) 
ได้รับมอบหมายจากคณะอนุกรรมการพัฒนาชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้ระบบหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า 
สํานักงานหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ (สปสช.) ให้ดําเนินโครงการวิจัยเร่ืองการประเมินความคุ้มค่าและผลกระทบ
ด้านงบประมาณของการตรวจกรองและรักษาผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก เพ่ือศึกษาหา
ความคุ้มค่าในการตรวจกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กในบริบทของประเทศไทย 
ซึ่งข้อมูลจากการศึกษาจะนําไปประกอบการพิจารณาตัดสินใจในนโยบายเกี่ยวกับการบรรจุการตรวจกรองและ
รักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กไว้ในชุดสิทธิประโยชน์ของหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า
ต่อไป 
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     1.2 ข้อมูลเกี่ยวกับปญัหาสุขภาพและเทคโนโลยี 

1.2.1 อุบัติการณ์ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก 
          อุบัติการณ์ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กน้ันมีความแตกต่างกันระหว่างเชื้อชาติ 
ตัวอย่างเช่น โรค Phenylketonuria (PKU) พบว่ามีอุบัติการณ์ค่อนข้างสูงแถบประเทศในทวีปยุโรปและอเมริกา
เหนือ เช่น สเปน เยอรมัน และแคนาดา โดยมีอุบัติการณ์ เท่ากับ 1:4,042 (3) 1:10,400 (4) และ 1:18,750 (5) 
ตามลําดับ ส่วนประเทศในแถบเอเชีย เช่น จีน ไต้หวัน และ ญี่ปุ่น มีอุบัติการณ์ของโรคน้ี เท่ากับ 1:11,614 (6) 
1:59,805  (7) และ  1:75,798 (8) ตามลําดับ  

สําหรับอุบัติการณ์ของโรคอื่นๆ ในประเทศแถบเอเชียที่พบ อาทิ ประเทศไต้หวันมีอุบัติการณ์ (7) โรค 
Maple syrup urea disorder (MSUD) เท่ากับ  1:101,624 โรค Methylmalonic acidemia (MMA) เท่ ากับ 
1:101,624 โรค Isovaleric acidemia (IVA) เท่ากับ 1:660,562 และโรค Propionic acidemia (PA) เท่ากับ 
1:660,562 ในประเทศญี่ปุ่นมีอุบัติการณ์ (8) โรค MMA เท่ากับ 1:67,376 โรค PA เท่ากับ 1:37,899  สําหรับ
อุบัติการณ์ของกลุ่มโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในประเทศไทยท่ีมีรายงานคือโรค PKU เท่ากับ 1:327,740 (เฉพาะ 
Classical form) (9) และ 1:223,735 (10) ในขณะที่ ข้อมูลจากโครงการตรวจกรองทารกแรกเกิดศิริราช-
สํานักงานหลักประสุขภาพแห่งชาติ กรุงเทพฯ (ตุลาคม 2548 – ธันวาคม 2555) (11) พบว่าอุบัติการณ์ของโรค 
PKU (Phenylalanine ≥ 10 mg/dl) เท่ากับ1:44,944 และถ้ารวม PKU กับ mild hyperphenylalaninemia 
พบว่าอุบัติการณ์เท่ากับ 1:29,962 อย่างไรก็ตาม อุบัติการณ์ของโรคกลุ่มน้ีอื่นๆ ในประเทศไทยน้ันยังไม่พบ
หลักฐานของการศึกษาหรือรายงานอย่างเป็นทางการ  

 

1.2.2 ความรุนแรงของโรคและลักษณะอาการทางคลินิกท่ีสําคัญ 
ความรุนแรงของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กสามารถแบ่งเป็น 3 กลุ่ม (12) คือ 1) 

กลุ่มที่มีอาการรุนแรงในช่วงทารกแรกเกิด (Neonatal-onset) 2) กลุ่มที่มีอาการเฉียบพลัน (Late-onset) และ 3) 
กลุ่มที่มีอาการแบบเรื้อรัง (Chronic, Progessive form) โดยผู้ ป่วยที่มีอาการรุนแรงในช่วงทารกแรกเกิด 
(Neonatal-onset) จะมีอาการของโรคแสดงให้เห็นภายหลังจากการคลอดออกจากครรภ์มารดาเพียงไม่ก่ีสัปดาห์ 
ซึ่งผู้ป่วยกลุ่มน้ีจะมีอาการของโรคที่มีความรุนแรงมากและจะมีโอกาสในการเสียชีวิตในช่วงแรกๆ ของชีวิตสูง  
สําหรับผู้ป่วยกลุ่มที่มีอาการเฉียบพลันจะมีความรุนแรงจะน้อยกว่า โดยผู้ป่วยกลุ่มน้ีจะไม่มีอาการของโรคแสดงให้
เห็นในช่วงแรกๆ ของชีวิต แต่อาการของโรคมักจะแสดงให้เห็นภายหลังอายุ 1 ปี  

สําหรับอาการแทรกซ้อนที่สําคัญของโรคหากไม่ได้รับการรักษาอย่างถูกต้องและทันท่วงทีคือ ผู้ป่วยจะมี
ภาวะที่สมองถูกทําลายและมีความผิดปกติทางสติปัญญาซึ่งมีระดับความรุนแรงตั้งแต่น้อยไปถึงขั้นรุนแรงมาก โดย
ความผิดปกติของสมองและสติปัญญาน้ีเป็นภาวะซึ่งสามารถพบได้ในผู้ป่วยทุกโรคของกลุ่มโรคพันธุกรรมเมตา
บอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก นอกจากนี้ ยังพบความผิดปกติของอวัยวะอื่นๆ ท่ีเกิดร่วมซึ่งมีความแตกต่างกันใน
โรคแต่ละโรค เช่น ผู้ป่วยโรค MMA อาจมีความผิดปกติของระบบทางเดินอาหารหรือไต ผู้ป่วยโรค PA อาจจะมี
ความผิดปกติของหัวใจร่วมด้วย เป็นต้น โดยทุกโรคสามารถมีพัฒนาการของความรุนแรงจนถึงข้ันทําให้ผู้ป่วย
เสียชีวิตได้ อาการแสดงของโรคดังที่กล่าวมามีความคล้ายคลึงกับโรคในเด็กทั่วไป จึงทําให้แพทย์วินิจฉัยแยกโรคได้
ยาก จําเป็นต้องมีแพทย์ผู้เชี่ยวชาญด้านเวชพันธุศาสตร์วินิจฉัย รวมถึงการรักษาโดยการวินิจฉัยโรคได้อย่างรวดเร็ว
ก่อนที่จะมีอาการแสดงทางคลินิก และการรักษาอย่างถูกวิธีจะสามารถลดโอกาสการเกิดโรคแทรกซ้อนและยืดชีวิต
ของผู้ป่วยอยา่งมีคุณภาพชีวิตที่ดีได้   
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1.2.3 เทคโนโลยีการตรวจกรองด้วยเครื่อง Tandem mass spectrometry (MS/MS) 
เครื่อง Tandem mass spectrometry (MS/MS) เป็นเครื่องมือท่ีใช้ตรวจโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกใน

กลุ่มสารโมเลกุลเล็ก ซึ่งสามารถใช้ได้ทั้งในโรคกลุ่ม Amino acid disorder  กลุ่ม Organic acid disorder และ
กลุ่ม Fatty acid oxidation disorder (13) โดยเครื่อง MS/MS น้ีสามารถวิเคราะห์โรคท้ัง 3 กลุ่มครอบคลุมกว่า 
30 โรค (14) ได้อย่างรวดเร็วและมีความแม่นยําสูง (7) ด้วยการวิเคราะห์เลือดของทารกเพียงเล็กน้อยซึ่งได้มาจาก
การเจาะส้นเท้าทารกตั้งแต่แรกเกิด  

ในกลุ่มประเทศที่พัฒนาแล้วหลายประเทศได้นําเทคโนโลยีดังกล่าวมาใช้ โดยประเทศที่มีนโยบายการ
ตรวจกรองโรคกลุ่มน้ีในทารกแรกเกิด เช่น ประเทศอิตาลีได้มีนโยบายคัดกรองทุกโรคที่ MS/MS สามารถคัดกรอง
ได้ (14) สําหรับประเทศออสเตรเลียและออสเตรียมีการตรวจกรองทารกแรกเกิด 29 โรค และ 26 โรค ตามลําดับ 
(14) ในขณะท่ีสหราชอาณาจักรมีนโยบายตรวจกรอง 2 โรค (14) สําหรับในแถบเอเชีย ประเทศที่มีนโยบายการ
ตรวจกรองโรคดังกล่าวคือ การ์ตา ซาอุดิอาระเบีย ญี่ปุ่น และไต้หวัน สําหรับโรคในกลุ่มน้ีที่มีนโยบายให้ตรวจกรอง
ทารกแรกเกิดในประเทศต่างๆ มากที่สุดคือ PKU และ MCAD (14) 

 

1.2.4 การรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก 
ในปัจจุบันแนวทางการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กสามารถทําได้โดยการจัดการ

ด้านโภชนาการ ซึ่งได้แก่ การกําจัดสารพิษที่สะสมในร่างกาย และการให้สารที่ร่างกายขาด (15) ในการลดสารพิษ
ที่สะสมในร่างกาย ผู้ป่วยจะถูกจํากัดชนิดของอาหารที่สามารถทานได้ เช่น ผู้ป่วยโรค IVA ซึ่งมีภาวะที่ไม่สามารถ
ย่อยสลายกรดอะมิโนลิวซีน (Leucine) ดังน้ันผู้ ป่วยจะถูกจํากัดปริมาณอาหารที่มีกรดอะมิโนลิวซีนเป็น
ส่วนประกอบ เช่น นม เน้ือ ไข่ เป็นต้น โดยในปัจจุบันผู้ป่วยที่ต้องจํากัดการทานอาหารมีความจําเป็นต้องได้รับนม
ชนิดพิเศษ (นมที่ไม่มีสารท่ีเป็นอันตรายต่อผู้ป่วยโรคชนิดน้ันๆ) เพ่ือให้ร่างกายยังได้รับปริมาณสารอาหารที่
เพียงพอต่อการดํารงชีวิตและมีพัฒนาการท่ีปกติ นอกจากการทานนมชนิดพิเศษแล้ว ผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตา-
บอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กยังมีความจําเป็นต้องได้รับสารอาหารบางชนิดเพ่ิมเติม อาทิเช่น ผู้ป่วยโรค IVA และ 
MMA ต้องได้รับสารแอลคาร์นิทีน (L-carnitine) ผู้ป่วยโรค MMA ต้องได้รับวิตามินบี 12 ผู้ป่วยโรค PA และ 
MCD ต้องได้รับ สารไบโอติน (Biotin) เป็นต้น ในการจัดการด้านโภชนาการดังกล่าวมีความจําเป็นต้องดําเนินการ
ทันทีภายหลังจากทราบหรือสงสัยว่าผู้ป่วยเป็นโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กเพ่ือป้องกันอวัยวะ
ถูกทําลาย โดยเฉพาะอย่างย่ิงสมอง โดยต้องมีการจัดการด้านโภชนาการตลอดชีวิตของผู้ป่วย รายละเอียดยา
เคมีภัณฑ์และนมพิเศษที่ใช้ในการรักษาโรคกลุ่มน้ีสามารถดูได้ในภาคผนวกที่ 7  

อย่างไรก็ตาม แม้ว่าโรคกลุ่มน้ีจะสามารถตรวจกรองได้ตั้งแต่แรกเกิด แต่เน่ืองจากเทคโนโลยีและแนว
ทางการรักษาผู้ป่วยในบางโรคยังมีประสิทธิผลไม่ดีนัก โดยการรักษาโรคในกลุ่มน้ีที่ได้รับการยอมรับว่าการตรวจ
กรองซึ่งทําให้พบผู้ป่วยก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกและทําให้การรักษามีประสิทธิผลดีมีเพียงโรค PKU (16) 
MSUD (17-19) และ IVA (20) โดยนโยบายการตรวจกรองทารกแรกเกิดในประเทศไทย มีการตรวจกรองโรค 
PKU ด้วยวิธี Guthrie ซ่ึงได้เร่ิมเป็นนโยบายระดับชาติมาตั้งแต่ปี พ.ศ. 2539 (21) ซึ่งดําเนินการมาจนถึงปัจจุบัน 
อย่างไรก็ตาม ในปัจจุบันประเทศไทยยังไม่มีการตรวจกรองทารกแรกเกิดในโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสาร
โมเลกุลเล็กอื่นๆ  
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1.2.5 โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กที่มีความสําคัญสําหรับประเทศไทย 
เน่ืองจากโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กประกอบด้วยโรคจํานวนมากกว่า 30 ชนิด โดย

จากการประชุมผู้เชี่ยวชาญได้ให้ความเห็นว่า ในระยะเริ่มแรกประเทศไทยอาจจะยังไม่สามารถเริ่มให้มีการตรวจ
กรองกับทุกโรคได้ เน่ืองจากมีข้อจํากัดในหลายๆ ประการ อาทิ จํานวนแพทย์ผู้เชี่ยวชาญในการรักษาผู้ป่วยโรค
กลุ่มน้ีมีน้อยและอยู่ในกรุงเทพมหานครเท่าน้ัน และขาดความพร้อมในบุคลากรท่ีมีความรู้ความเข้าใจในการใช้
เคร่ือง MS/MS เป็นต้น โดยในเบื้องต้นได้จัดการประชุมกุมารแพทย์ผู้เชี่ยวชาญด้านเวชพันธุศาสตร์เพ่ือจัดลําดับ
ความสําคัญของโรคที่ควรเร่ิมประเมินความคุ้มค่าของการตรวจกรองและรักษาโรคในกลุ่มน้ีในบริบทของประเทศ
ไทย  จากผลการประชุมพบ ว่าโรค  IVA MMA PA PKU MSUD และ  MCD อยู่ ในความสําคัญลําดับต้น 
(รายละเอียดวิธีการจัดลําดับในภาคผนวกที่ 1)   

 
      1.3 คําถามงานวิจัย 

การตรวจกรองโรคพัน ธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กด้ วยเครื่อ ง Tandem Mass 
Spectrometry (MS/MS) ในทารกแรกเกิดทุกรายและให้การรักษาผู้ป่วยที่พบจากการตรวจกรองมีความคุ้มค่า
หรือไม่ในบริบทของประเทศไทย 

 
2.วัตถุประสงค ์

  เพ่ือประเมินตน้ทุนอรรถประโยชน์ของการตรวจกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุม่สาร
โมเลกุลเล็กด้วยเครื่อง Tandem Mass Spectrometry (MS/MS) เปรียบเทียบกับการตรวจกรองโรคกลุ่มน้ีท่ีมี
เป็นนโยบายในปัจจุบัน คือการตรวจกรองโรค PKU ด้วยวิธี Guthrie 

3. วธิีการศึกษา 

     3.1 รปูแบบการศึกษา 

การศึกษาน้ีเป็นการประเมินต้นทุนอรรถประโยชน์ (Cost-utility analysis) โดยใช้แบบจําลองทาง
เศรษฐศาสตร์ เพ่ือคํานวณหาอัตราส่วนต้นทุนประสิทธิผลส่วนเพ่ิม (Incremental cost-effectiveness ration-
ICER) ในหน่วยบาทต่อปีสุขภาวะที่เพ่ิมขึ้น (Baht per Quality of Life gained-QALY gained) เปรียบเทียบ
ระหว่าง 1) การมีการตรวจกรองด้วย MS/MS และรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กสําหรับ
โรค IVA MMA PA MSUD PKU และ MCD และ 2) สถานการณ์ปัจจุบันซึ่งมีการตรวจกรองเฉพาะโรค PKU โดย
วิธี Guthrie เท่าน้ัน 

 

     3.2 มุมมอง 

เป็นการวิเคราะห์ในมุมมองของสังคม (Societal perspective) ซึ่งเป็นการคํานวณต้นทุนทางตรงที่
เก่ียวกับการแพทย์ (Direct medical costs) เช่น ต้นทุนในการตรวจกรอง การวินิจฉัย การรักษา การติดตามผล 
และการฟ้ืนฟู ต้นทุนทางตรงที่ไม่เก่ียวกับการแพทย์ (Direct non-medical costs) หรือค่าใช้จ่ายที่ผู้ป่วยจ่ายเอง 
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เช่น การเดินทาง อาหาร และส่ิงอํานวยความสะดวก และต้นทุนทางอ้อม (Indirect costs) ซึ่งหมายถึง ผลิตภาพ
ที่สูญเสียไปเน่ืองมาจากการป่วย อาทิ ผลิตภาพที่สูญเสียจากการขาดงานเพราะป่วยทั้งผู้ป่วยและผู้ดูแล เป็นต้น 

 

     3.3 กรอบเวลา 

โอกาสในการเปลี่ยนสถานะสุขภาพของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกกลุ่มสารโมเลกุลเล็กจะมีการ
เปลี่ยนแปลงจากสถานะหนึ่งไปยังอีกสถานะหนึ่งในทุกรอบระยะเวลา 1 ปี (Cycle length) โดยแบบจําลองจะ
ดําเนินไปเป็นเวลา 99 ปี น่ันคือตลอดอายุขัยของผู้ป่วย (Life time horizon)  

 

     3.4 อัตราการปรับลด 

การศึกษาน้ีมีกรอบเวลาในการประเมินมากกว่า 1 ปี ต้นทุนและผลลัพธ์ที่สามารถเกิดได้ในอนาคตที่
ช่วงเวลาแตกต่างกันจะถูกปรับค่าให้เป็นมูลค่าปัจจุบัน ตามแนวทางคู่มือการประเมินเทคโนโลยีด้านสุขภาพ
สําหรับประเทศไทย (22) ได้แนะนําใช้อัตราลด (Discounting rate) ร้อยละ 3 ต่อปี ซึ่งสามารถคํานวณหามูลค่า
ปัจจุบันได้ ดังสูตร 

มูลค่าในปัจจุบัน =
มูลค่าในอนาคต

(1+อัตราลด)เวลา ณ ปีท่ี t 

 
สําหรับต้นทุนท่ีเกิดข้ึนในอดตีจะถูกปรับให้เป็นปีปัจจุบัน (พ.ศ. 2556) โดยการปรับด้วยดัชนีราคา

ผู้บริโภค (Consumer Price Index, CPI) ดงัสูตร 

 มูลค่าในปัจจุบัน ൌ ቀ
CPI ปี 2556

CPI ปี t
ቁ × ตน้ทุน ณ ปีท่ี t 

 

     3.5 แบบจําลองที่ใช้ในการวเิคราะห์ 

 สําหรับประเภทของแบบจําลองที่ใช้ในการศึกษาน้ีจะประกอบไปด้วย 2 ประเภทคือ Decision tree ดงั
แสดงในรูปที่ 1 สําหรับการจําลองสถานการณ์ของการตรวจกรองโรค และแบบจําลองมาร์คอฟ (Markov model) 
ดังแสดงในรูปที่ 2 สําหรับการจําลองสถานะสุขภาพของผูป่้วยในกลุ่มโรคดังกล่าว 

การวิเคราะห์ด้วยแบบจําลอง Decision tree (รูปที่ 1) เป็นการเปรียบเทียบทางเลือกในตรวจกรองโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก ซึ่งมีทางเลือก 2 สถานการณ์ ดังน้ี 
 สถานการณท์ี่ 1 คือ จําลองสถานการณ์ที่มีการตรวจกรองโรค PKU และโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่ม
สารโมเลกุลเล็กชนิดอื่นๆ อีก 5 ชนิด ได้แก่ IVA MMA PA MSUD และ MCD ด้วยเทคโนโลยีใหม่ คือ MS/MS 
โดยการวิเคราะห์ Base case scenario กําหนดให้ร้อยละของเด็กแรกเกิดจะได้รับการตรวจกรองด้วย MS/MS 
เท่ากับร้อยละ 100 กรณีผลตรวจเป็นผลบวกจริง (True positive) จากการตรวจด้วยเครื่อง MS/MS จะมีการ
ตรวจยืนยันโดยวิธีการตรวจ Plasma amino acid และ Urine organic acids (Base case scenario กําหนด
ร้อยละ 100 ของผู้ที่ผลตรวจเป็นผลบวกจริงจะมาตรวจยืนยัน) และผู้ป่วยจะสามารถเข้าถึงการรักษาโดยกุมาร
แพทย์ผู้มีความเชี่ยวชาญด้านเวชพันธุศาสตร์ได้ทั้งหมด (Best case scenario) จากการทบทวนวรรณกรรมพบว่า
ค่าความไวและความจําเพาะของการตรวจกรองด้วยเครื่อง MS/MS การตรวจยืนยันโดยวิธี Plasma amino acid 
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มีค่าร้อยละ 100 (23) ดังน้ันจึงไม่มีโอกาสที่จะเกิดผลลบลวงและผลบวกลวงในการวิเคราะห์น้ี นอกจากน้ี รูปที่ 2 
แสดงแบบจําลองสถานะสุขภาพของผู้ป่วยที่ได้รับการวินิจฉัยและได้รับการรักษา โดยผู้ป่วยที่ได้รับการตรวจกรอง
ในสถานการณ์ที่ 1 จะได้รับการรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิก   

สถานการณ์ที่ 2 คือ สถานการณ์ปัจจุบัน น่ันคือ ประเทศไทยได้มีการตรวจกรองทารกแรกเกิดในโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก คือโรค PKU โดยใช้วิธี Guthrie และรักษาผู้ป่วย PKU ที่ให้ผลบวก
จากการตรวจยืนยันด้วยการตรวจ Plasma amino acid ซึ่งในปัจจุบันยังไม่มีการตรวจกรองทารกแรกเกิดในกลุ่ม
โรคน้ีชนิดอื่นๆ ดังน้ัน ในการรักษาผู้ป่วยกลุ่มโรคน้ีชนิดอื่นๆ จะเป็นการรักษาเมื่อผู้ป่วยมีอาการแสดงทางคลินิก
แล้ว ซึ่งส่วนหน่ึงสามารถเข้าถึงการรักษาโดยกุมารแพทย์ผู้มีความเชี่ยวชาญด้านเวชพันธุศาสตร์และอีกส่วนหน่ึงไม่
สามารถเข้าถึงการรักษาโดยผู้เชี่ยวชาญเฉพาะทางได้ โดยรูปที่ 2 แสดงแบบจําลองสถานะสุขภาพของผู้ป่วยได้รับ
การรักษาเมื่อมีอาการแสดงทางคลินิกแล้วของสถานการณ์ที่ 2  
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รูปที ่1 แสดงแบบจําลองทางเศรษฐศาสตร์ในการวเิคราะห์การตรวจกรองโรคพนัธกุรรมเมตาบอลิกในกลุ่ม
สารโมเลกุลเลก็ด้วย MS/MS เปรียบเทียบกับการตรวจกรองเฉพาะโรค PKU ด้วยวธิี Guthrie  
 

รูปที่ 1 แสดงแบบจําลองทางเศรษฐศาสตร์ในการวิเคราะหก์ารตรวจกรองโรค PKU IVA MMA PA 
MSUD และ MCD ด้วยเครือ่ง MS/MS เปรียบเทียบกับการตรวจกรองเฉพาะโรค PKU ด้วยวิธี Guthrie โดย
สัญลักษณ์ M1 และ M2 คือแบบจําลองสถานะสุขภาพมารค์อฟของผู้ป่วยที่ได้รับการวินิจฉัยและรกัษา การรักษา
โรคโดย M1 คือผู้ป่วยที่ได้รับการวินิจฉัยจากการตรวจกรองและได้รับการรักษาก่อนมอีาการแสดงทางคลินิกและ 
M2 คือผู้ป่วยที่ได้รับการวินิจฉัยและรกัษาเมื่อมอีาการแสดงทางคลินิกแล้ว 
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รูปที ่2 แบบจาํลองมาร์คอฟเพื่อจําลองสถานะสุขภาพของผู้ปว่ยโรคพันธกุรรมเมตาบอลกิในกลุ่มสารโมเลกุล
เลก็  

 
รูปที่ 2 แสดงแบบจําลองมาร์คอฟเพ่ือจําลองสถานะสุขภาพของผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่ม

สารโมเลกุลเล็ก โดยรูปที่ 2ก. คือแบบจําลองมาร์คอฟของโรค IVA PKU MSUD และ MCD รูปท่ี 2ข. คือ
แบบจําลองมาร์คอฟของโรค MMA และรูปท่ี 2ค. คือแบบจําลองมาร์คอฟของโรค PA 

แบบจําลองมาร์คอฟแสดงสถานะสุขภาพของโรค  IVA PKU MSUD และ  MCD (รูปที่  2ก .) ซึ่ ง
ประกอบด้วย 3 สถานะ คือ 1) ผู้ป่วยโรคดังกล่าวที่ยังไม่มีโรคแทรกซ้อน (No complication) 2) ผู้ป่วยโรค
ดังกล่าวที่มีภาวะความผิดปกติทางสมองแทรกซ้อน (Neurological complication) และ 3) ผู้ป่วยโรคดังกล่าวที่
เสียชีวิต (Death) โดยในแบบจําลองจะเริ่มจากเมื่อแรกเกิดผู้ป่วยทุกรายในโรคดังกล่าวจะอยู่ในสถานะของการไม่
มีโรคแทรกซ้อน จากน้ันผู้ป่วยอาจจะมีโอกาสดําเนินไปสู่สถานะท่ีผู้ป่วยมีภาวะความผิดปกติทางสมองแทรกซ้อน 
(ลูกศรหมายเลข 1A) หรือผู้ป่วยมีโอกาสเสียชีวิต (ลูกศรหมายเลข 2A) หรือผู้ป่วยยังคงอยู่ในสถานะของการไม่มี
โรคแทรกซ้อนดังเดิม (ลูกศรวน 4A) สําหรับผู้ป่วยที่อยู่ในสถานะท่ีมีภาวะความผิดปกติทางสมองแทรกซ้อนจะมี
โอกาสเสียชีวิตจากภาวะของโรคดังกล่าว (ลูกศรหมายเลข 3A) หรือผู้ป่วยยังคงอยู่ในสถานะสุขภาพที่มีความ
ผิดปกติทางสมองแทรกซ้อนดังเดิม (ลูกศรวน 5A)  

แบบจําลองมาร์คอฟแสดงสถานะสุขภาพของโรค MMA และ PA (รูปที่ 2ข. และ 2ค. ตามลําดับ) 
ประกอบด้วย 5 สถานะ นั่นคือ มีสถานะทางสุขภาพคือภาวะความผิดปกติทางสมองแทรกซ้อนเหมือนกับโรค IVA 
PKU MSUD และ MCD แต่จะมีสถานะทางสุขภาพที่เพ่ิมข้ึนคือ ในโรค MMA ผู้ป่วยมีโอกาสเกิดภาวะความ
ผิดปกติของไต  (Renal complication) ส่วนโรค  PA ผู้ ป่ วยมี โอกาสเกิดสภาวะความผิดปกติของหัวใจ 
(Cardiomyopathy)  

2ก. 
โรค IVA, PKU, MSUD, MCD 

2ข. 
โรค MMA 

2ค. 
โรค PA 
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แบบจําลองมาร์คอฟแสดงสถานะสุขภาพของโรค MMA (รูปท่ี 2ข.) ซึ่งประกอบด้วย 5 สถานะ คือ จะเร่ิม
จากเมื่อแรกเกิดผู้ป่วยทุกรายอยู่ในสถานะของการไม่มีโรคแทรกซ้อน จากน้ันผู้ป่วยมีโอกาสดําเนินไปสู่สถานะท่ี
ผู้ป่วยมีภาวะความผิดปกติทางสมองแทรกซ้อน (ลูกศรหมายเลข 1B) หรือผู้ป่วยมีภาวะความผิดปกติของไตร่วม 
(ลูกศรหมายเลข 2B) หรือผู้ป่วยเสียชีวิต (ลูกศรหมายเลข 3B) หรือผู้ป่วยยังคงอยู่ในสถานะของการไม่มีโรคแทรก
ซ้อนเหมือนเดิม (ลูกศรวน 9B) สําหรับผู้ป่วยท่ีอยู่ในสถานะมีความผิดปกติทางสมองแทรกซ้อนจะมีโอกาสเกิด
ความผิดปกติของไตร่วมด้วย (ลูกศรหมายเลข 4B) หรือผู้ป่วยมีโอกาสเสียชีวิต (ลูกศรหมายเลข 5B) หรือผู้ป่วย
ยังคงอยู่ในสถานะความผิดปกติทางสมองเหมือนเดิม (ลูกศรวน 10B) สําหรับผู้ป่วยที่อยู่ในสถานะที่มีภาวะความ
ผิดปกติของไตจะมีโอกาสเกิดความผิดทางสมองแทรกซ้อน (ลูกศรหมายเลข 6B) หรือผู้ป่วยมีโอกาสเสียชีวิต 
(ลูกศรหมายเลข 7B) หรือผู้ป่วยยังคงอยู่ในสถานะความผิดปกติทางไตเหมือนเดิม (ลูกศรวน 11B) สําหรับผู้ป่วยที่
มีความผิดปกติทางสมองและไตจะมีโอกาสเสียชีวิตจากโรคดังกล่าว (ลูกศรหมายเลข 8B) หรือผู้ป่วยยังคงอยู่ใน
สถานะความผิดปกติทางสมองและไตเหมือนเดิม (ลูกศรวน 12B)   

แบบจําลองมาร์คอฟแสดงสถานะสุขภาพของโรค PA (รูปที่ 2ค.) ซึ่งประกอบด้วย 5 สถานะ คือ จะเริ่ม
จากเมื่อแรกเกิดผู้ป่วยทุกรายอยู่ในสถานะของการไม่มีโรคแทรกซ้อน จากน้ันผู้ป่วยมีโอกาสดําเนินไปสู่สถานะท่ี
ผู้ป่วยมีภาวะความผิดปกติทางสมองแทรกซ้อน (ลูกศรหมายเลข 1C) หรือผู้ป่วยมีสภาวะความผิดปกติของหัวใจ
ร่วม (ลูกศรหมายเลข 2C) หรือผู้ป่วยเสียชีวิต (ลูกศรหมายเลข 3C) หรือผู้ป่วยยังคงอยู่ในสถานะของการไม่มีโรค
แทรกซ้อนเหมือนเดิม (ลูกศรวน 9C) สําหรับผู้ป่วยที่อยู่ในสถานะท่ีมีภาวะความผิดปกติทางสมองแทรกซ้อนจะมี
โอกาสเกิดสภาวะความผิดปกติของหัวใจร่วม (ลูกศรหมายเลข 4C) หรือผู้ป่วยมีโอกาสเสียชีวิต (ลูกศรหมายเลข 
5C) หรือผู้ป่วยยังคงอยู่ในสถานะความผิดปกติทางสมองเหมือนเดิม (ลูกศรวน 10C) สําหรับผู้ป่วยที่อยู่ในสถานะที่
มีความผิดปกติของหัวใจมีโอกาสเกิดความผิดทางสมองแทรกซ้อนร่วมด้วย (ลูกศรหมายเลข 6C) หรือผู้ป่วยมี
โอกาสเสียชีวิต (ลูกศรหมายเลข 7C) หรือผู้ป่วยยังคงอยู่ในสภาวะความผิดปกติของหัวใจเหมือนเดิม (ลูกศรวน 
11C) สําหรับผู้ป่วยท่ีมีความผิดปกติทางสมองและหัวใจจะมีโอกาสเสียชีวิต (ลูกศรหมายเลข 8C) หรือผู้ป่วยยังคง
อยู่ในสถานะความผิดปกติทางสมองและหัวใจเหมือนเดิม (ลูกศรวน 12C)  

 

     3.6 ตัวแปรที่ใชใ้นแบบจําลอง 

 ตัวแปรที่ใช้ในแบบจําลองได้มาจากการทบทวนวรรณกรรมทั้งในและต่างประเทศ และข้อมูลจากเวช-
ระเบียนและบันทึกเชิงเวชระเบียนของโรงพยาบาล 4 แห่ง ได้แก่ โรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลรามาธิบดี 
โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ และสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี ซึ่งกุมารแพทย์ผู้เชี่ยวชาญด้านเวชพันธุศาสตร์
เป็นผู้ทบทวนข้อมูลผู้ป่วยจากเวชระเบียนในโรงพยาบาลของตน นอกจากน้ี มีการเก็บข้อมูลปฐมภูมิจากการ
สัมภาษณ์ผู้ปกครองผู้ป่วยและกุมารแพทย์ผู้เชี่ยวชาญด้านเวชพันธุศาสตร์ซึ่งมีความเชี่ยวชาญในการรักษาโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก นอกจากน้ี ตัวแปรที่ไม่สามารถหาข้อมูลได้มาจากการสอบถาม
ความเห็นกุมารแพทย์ผู้เชี่ยวชาญดา้นเวชพันธุศาสตร์  
 

3.6.1 อุบัติการณ์ของโรคทีส่นใจในการศกึษา 
เน่ืองจากยังไม่มีการศึกษาถึงขนาดของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในประเทศไทย อุบัติการณ์ของโรคน้ี จึง

ได้จากการทบทวนวรรณกรรมหรือรายงานข้อมูลจากประเทศ เป็นหลัก โดยจะเลือกวรรณกรรมนทวีปเอเชีย
ตะวันออกซึ่งมีลักษณะทางเผ่าพันธ์ใกล้เคียงกับคนไทย พร้อมกันน้ี ได้มีการหาข้อสรุปร่วมกันของวรรณกรรมและ
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อุบัติการณ์ท่ีจะนํามาใช้ในการศึกษาเพื่อให้เหมาะสมกับประเทศไทยจากผู้เชี่ยวชาญซึ่งเป็นกุมารแพทย์ผู้เชี่ยวชาญ
ด้านเวชพันธุศาสตร์ โดยอุบัติการณ์ท่ีนํามาใช้ในงานวิจัย ดังแสดงในตารางที่ 1 

 
ตารางที่ 1 ค่าอุบัติการณ ์(ความน่าจะเป็น) ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กท่ีศึกษา 

ตัวแปร 
รูปแบบ
การ

กระจาย 
ค่าเฉลี่ย† 

ค่าความคลาด
เคลื่อนมาตรฐาน 

อ้างอิง 

อุบัติการณ์โรค IVA เบต้า 1:92,986 (0.0000108) 0.0000054 (6) 
อุบัติการณ์โรค MMA เบต้า 1:37,194 (0.0000269) 0.0000085 (6)  
อุบัติการณ์โรค PA เบต้า 1:185,971 (0.0000054) 0.0000038 (6) 
อุบัติการณ์โรค MSUD เบต้า 1:92,986 (0.0000108) 0.0000054 (6) 
อุบัติการณ์โรค MCD เบต้า 1: 151,595 (0.0000066) 0.0000033 (8) 
อุบัติการณ์โรค PKU‡ เบต้า 1: 44,944 (0.0000222) 0.0000111 (11)§ 

                                           
† ค่าในวงเล็บแสดงค่าอุบัติการณ์ในรูปแบบค่าความน่าจะเป็น 
‡ PKU ในการศึกษานี้ประกอบด้วยผู้ป่วย PKU ท่ีมีระดับ Phenylalanine ระดับ 10 mg/dl ข้ึนไป 
§ โครงการตรวจกรองทารกแรกเกิด หน่วยเวชพันธุศาสตร์ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ ศิริราชพยาบาลร่วมกับสํานักงาน
หลักประกันสุขภาพแห่งชาติ (13 โรงพยาบาลในเขตกรุงเทพมหานคร) 

 
3.6.2 ความนา่จะเป็นของการเปลี่ยนสถานะทางสุขภาพ  
ตัวแปรความน่าจะเป็นของการเปล่ียนสถานะทางสุขภาพ (Probability) จากสภาวะที่ไม่มีโรคแทรกซ้อน 

(No complication) ไปสู่สถานะที่ผู้ ป่วยมีโรคแทรกซ้อนคือ การมีความผิดปกติทางสมองและสติปัญญา 
(Neurological complication) มีอาการผิดปกติทางไต (Renal complication) และมีอาการผิดปกติทางหัวใจ 
(Cardiomyopathy) ได้มาจากการทบทวนบันทึกเวชระเบียนของผู้ป่วยและการวิเคราะห์การรอดชีพ (Survival 
analysis) จากข้อมูลของโรงพยาบาล 4 แห่งได้แก่ โรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลรามาธิบดี โรงพยาบาล
จุฬาลงกรณ์ สถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี ดังแสดงใน ตารางท่ี 2 
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ตารางที่ 2 ความน่าจะเป็นของการเปลี่ยนสถานะทางสุขภาพต่อปี (Yearly probability) สําหรับสถานการณ์
ปัจจุบัน 

ตัวแปร 
รูปแบบการ
กระจาย 

ค่าเฉลี่ย 
ค่าความคลาด

เคลื่อนมาตรฐาน 
อ้างอิง 

การเกิดสภาวะความผิดปกตทิางสมอง  
PKU อายุ 0 ถึง < 2 ปี  เบต้า 0.1340 0.0852 (24) 
IVA อายุ 0 ถึง < 9 ปี เบต้า 0.0509 0.0549 ข้อมลูเวชระเบียน 
MMA อายุ 0 ถึง < 5 ปี เบต้า 0.0897 0.0730 ข้อมลูเวชระเบียน 
PA อายุ 0 ถึง < 4 ปี เบต้า 0.6838 0.2080 ข้อมลูเวชระเบียน 
MSUD อายุ 0 ถึง <1 ปี เบต้า 0.2778 0.1056 ข้อมลูเวชระเบียน 
 อายุ 1 ถึง < 2 ปี เบต้า 0.3846 0.1147 ข้อมลูเวชระเบียน 
 อายุ 2 ถึง < 8 ปี เบต้า 0.6250 0.1122 ข้อมลูเวชระเบียน 
MCD อายุ 0 ถึง < 3 ปี เบต้า 0.0572 0.0774 ข้อมลูเวชระเบียน 
 อายุ 3 ถึง < 7 ปี เบต้า 0.0646 0.0819 ข้อมลูเวชระเบียน 
 อายุ 7 ถึง < 15 ปี เบต้า 0.0218 0.0487 ข้อมลูเวชระเบียน 

การเกิดสภาวะความผิดปกติของไต     
MMA อายุ 0 ถึง < 7 ปี เบต้า 0.0339 0.0487 ข้อมลูเวชระเบียน 

การเกิดสภาวะความผิดปกตทิางสมอง     
PA อายุ 0 ถึง < 7 ปี เบต้า 0.0468 0.1056 ข้อมลูเวชระเบียน 

      
 

3.6.3 ความนา่จะเป็นของการเสียชวีิต (Mortality data)  
ความน่าจะเป็นของการเสียชีวิตในแต่ละปีของผู้ป่วยในโรค IVA MMA PA และ MSUD ได้มาจากการ

ทบทวนบันทึกเวชระเบียนของผู้ป่วยและการวิเคราะห์การรอดชีพ (Survival analysis) จากข้อมูลของโรงพยาบาล 
4 แห่ง ได้แก่ โรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลรามาธิบดี โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ และสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติ
มหาราชินี สําหรับโรค PKU น้ันไม่พบว่ามีผู้ป่วยเสียชีวิตจากข้อมูลที่ได้จากบันทึกเวชระเบียนของผู้ป่วย โอกาส
เสียชีวิตของผู้ป่วยโรค PKU จึงได้มาจากการทบทวนวรรณกรรม (25) โดยพบว่าผู้ป่วยโรค PKU แม้จะไม่ได้มี
โอกาสเสียชีวิตจากการป่วยเป็นโรค PKU โดยตรง แต่จะมีโอกาสเสียชีวิตที่มากข้ึนจากความยากลําบากของการ
ทานอาหารและการจัดการ ดังน้ัน การศึกษาน้ีจึงใช้อัตราการเสียชีวิตของผู้ป่วยโรค PKU จากการศึกษาใน
ต่างประเทศ เปรียบเทียบกับอัตราการรอดชีพของประชาชนไทยปกติ สําหรับผู้ป่วยโรค MCD จากข้อมูลการ
ทบทวนเวชระเบียนไม่พบการเสียชีวิต จึงกําหนดสมมติฐานว่าผู้ป่วยโรคดังกล่าวจะมีอัตราการเสียชีวิตในแต่ละปี
เท่ากับประชาชนไทยปกติ (ดังแสดงในรูปที่ 3) โดยรายละเอียดของอัตราการเสียชีวิตของผู้ป่วยในแต่ละปีจะแสดง
ในภาคผนวก 2  
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รูปที ่3 แสดงอัตราการรอดชีพของผู้ปว่ยโรค IVA MMA PA MSUD PKU และ MCD ทีไ่ด้จากการวิเคราะห์
การรอดชีพ เปรียบเทียบกบัประชากรไทยปกติ 
   

3.6.4 ค่าความไวและความจําเพาะของการตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก 
ค่าความไว (Sensitivity) และความจําเพาะ (Specificity) ของการตรวจกรองด้วยเคร่ือง MS/MS ได้มา

จากงานศึกษาของ (23) ซึ่งได้ทําการศึกษาทดลองการการตรวจกรองในทารกแรกเกิด 166,000 ราย ณ ประเทศ
เยอรมันนี้ ค่าความไวและความจําเพาะของวิธี Guthrie ได้จากการศึกษาของ Hanley et al. (26) ส่วนการตรวจ
ยืนยันในกรณีที่ผู้ป่วยตรวจกรองและได้ผลเป็นบวกในน้ัน สามารถทําได้โดยการตรวจ Plasma amino acids และ 
Urine organic acids ซึ่งผู้เชี่ยวชาญได้ให้ความเห็นว่ามีความแม่นยําสูง การศึกษาน้ีจึงกําหนดให้สมมติฐานให้ค่า
ความไวและความจําเพาะของการตรวจยืนยันเท่ากับร้อยละร้อย  
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ตารางที่ 3 ตัวแปรค่าความไว (Sensitivity) และความจําเพาะ (Specificity) ของเคร่ืองมือการตรวจกรอง 

ตัวแปร 
รูปแบบการ
กระจาย 

ค่าเฉลี่ย 
ค่าความคลาด

เคลื่อนมาตรฐาน 
อ้างอิง 

ความไว MS/MS screening เบต้า 1.00 - (23) 
ความจําเพาะ MS/MS screening เบต้า 1.00 - (23) 
ความไว Guthrie screening เบต้า 0.985 0.01 (26) 
ความจําเพาะ Guthrie screening เบต้า 0.9995 0.01 (26) 
ความไวและความจําเพาะของการตรวจ
ยืนยัน  

เบต้า 1.00 - ความเห็น
ผู้เชี่ยวชาญ 

 
3.6.5 ข้อมูลด้านประสิทธผิลของการตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กโดย

ใช้ MS/MS 
ตัวแปรข้อมูลประสิทธิผลของนโยบายการตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กโดย

วิธี MS/MS คือการลดโอกาสการเกิดโรคแทรกซ้อนของผู้ป่วย ได้จากการทบทวนวรรณกรรมในต่างประเทศที่มี
นโยบายตรวจกรองทารกแรกเกิด (17, 19, 20, 24, 27-32) ดังแสดงในตารางท่ี 4 
 
ตารางที่ 4 ตัวแปรด้านประสิทธผิลของการตรวจกรอง (ค่า Relative risk Reduction ของการเกิดโรคแทรก
ซ้อนของผู้ปว่ยเม่ือมีการตรวจกรอง) 
 

ตัวแปร 
รูปแบบการ
กระจาย 

ค่าเฉลี่ย 
ความคลาด

เคลื่อนมาตรฐาน 
อ้างอิง 

RR สภาวะความผิดปกติทางสมอง โรค IVA  แกมมา 0.72 0.11 (20) 

RR สภาวะความผิดปกติทางสมอง โรค MMA แกมมา 0.37 0.41 (28) 
RR สภาวะความผิดปกติของไต โรค MMA แกมมา 0.67 0.31 (28) 
RR สภาวะความผิดปกติทางสมอง โรค PA แกมมา 0.27 0.30 (28) 
RR สภาวะความผิดปกติของหัวใจ โรค PA แกมมา 0.54 0.95 (27) 
RR สภาวะความผิดปกติทางสมอง โรค MSUD แกมมา 0.77 0.11 (17, 19) 
RR สภาวะความผิดปกติทางสมอง โรค PKU แกมมา 0.98 0.03 (24, 29, 30)
RR สภาวะความผิดปกติทางสมอง โรค MCD แกมมา 1.00 - (31, 32) 
 

สําหรับประสิทธิผลของการตรวจกรองโรคดังกล่าวต่อการลดอัตราการเสียชีวิตน้ัน เน่ืองจากยังไม่มี
หลักฐานที่ชัดเจนที่ศึกษาเปรียบเทียบความแตกต่างของการเสียชีวิตระหว่างผู้ป่วยที่ได้รับการตรวจกรองและไม่ได้
รับตรวจกรอง อย่างไรก็ตาม ได้มีสมมติฐานของกุมารแพทย์ผู้มีความเชี่ยวชาญในการรักษาโรคพันธุกรรม 
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เมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กจากประเทศอังกฤษ ซึ่งให้ไว้ในการศึกษาความคุ้มค่าของการตรวจกรองโรคน้ีใน
ประเทศอังกฤษ (33) ถึงร้อยละของการลดอัตราการเสียชีวิตหากมีการตรวจกรองของโรค IVA MMA PA และ 
MSUD ซึ่งการศึกษานี้ได้นําอัตราดังกล่าวมาใช้ในการศึกษา ดัง 
 
ตารางที่ 5 สําหรับโรค PKU และ MCD น้ัน หากมีการตรวจกรองและรักษา การศึกษากําหนดสมมติฐานให้ผู้ป่วย
โรคดังกล่าวสามารถมีชีวติยืนยาวได้เท่ากับคนปกติ (25, 31) 

 
ตารางที่ 5 ตัวแปรด้านประสิทธผิลของการตรวจกรอง (ความน่าจะเป็นของการลดอัตราการเสยีชีวิต) 

ตัวแปร 
รูปแบบการ
กระจาย 

ค่าเฉลี่ย 
ความคลาด

เคลื่อนมาตรฐาน 
อ้างอิง 

การลดอตัราการเสียชีวิตในโรค IVA เบต้า 20 - (33) 
การลดอตัราการเสียชีวิตในโรค MMA เบต้า 25 - (33) 
การลดอตัราการเสียชีวิตในโรค PA เบต้า 25 - (33) 
การลดอตัราการเสียชีวิตในโรค MSUD เบต้า 20 - (33) 
การลดอตัราการเสียชีวิตในโรค PKU เบต้า 67* - (25) 
การลดอตัราการเสียชีวิตในโรค MCD เบต้า 0† - (31) 
                                           
* ยืดชีวิตให้เพ่ิมข้ึนเท่ากับประชาชนไทยปกติ 
† ไม่มีความแตกต่างของอัตราการเสียชีวิตระหว่างผู้ป่วยท่ีได้รับการตรวจกรองและไม่ได้รับการตรวจกรอง ซ่ึงการศึกษานี้กําหนดให้เท่ากับ
ประชาชนไทยปกติทั้ง 2 กรณี 

 
 

3.6.6 ตัวแปรต้นทุน  
 การศึกษาน้ีวิเคราะห์ต้นทุนในมุมมองของสังคม ซึ่งประกอบด้วยต้นทุนทางตรงที่เก่ียวกับการแพทย์ 
(Direct medical cost) และต้นทุนทางตรงที่ไม่เก่ียวกับการแพทย์ (Direct non-medical cost) (ภาคผนวก 4) 
ดังแสดงในตารางท่ี 6 ต้นทุนท้ังหมดใช้ข้อมูลของประเทศไทยโดยคํานวณเป็นต้นทุนต่อปีและปรับค่าให้เป็นปี   
พ.ศ. 2556 โดยใช้ดัชนีราคาผู้บริโภค (Consumer Price Index, CPI) (34) หลังจากน้ันค่าที่ได้จะปรับด้วยค่า
อัตราส่วนต้นทุน-ราคาเรียกเก็บ (Ratio of cost to charge) ซึ่งเท่ากับ 1.63 (35) โดยนําค่ารักษาพยาบาลท่ี
คํานวณได้คูณกับจํานวนดังกล่าว ดังแสดงในตารางท่ี 7 และ 8 

การเก็บข้อมูลด้านต้นทุน ดําเนินการโดยเก็บข้อมูลต้นทุนทางตรงทางการแพทย์ และต้นทุนทางตรงที่มิใช่
ทางการแพทย์ ซึ่งต้นทุนทางตรงทางการแพทย์ เป็นการรวบรวมข้อมูลจากเวชระเบียนของผู้ป่วยและ/หรือ
ฐานข้อมูลอิเล็กทรอนิกส์ของโรงพยาบาล โดยใช้แบบบันทึกข้อมูลทางคลินิกและทรัพยากรต้นทุนในโรงพยาบาล 
สําหรับ ต้นทุนทางตรงท่ีมิใช่ทางการแพทย์ เป็นการเก็บข้อมูลย้อนหลัง (Retrospective study) ซึ่งได้จากการ
สัมภาษณ์ผู้ป่วยและผู้ปกครอง (Face-to-face interview) โดยใช้แบบสอบถาม ซึ่งแบบสอบถามประกอบด้วย 3 
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ส่วน ดังน้ี 1) ข้อมูลทั่วไปของผู้ป่วย 2) ต้นทุนที่เกิดกับผู้ป่วยและญาติในช่วงการรักษา 3) ต้นทุนที่เกิดกับผู้ป่วย
และญาตินอกโรงพยาบาล  

โดยสถานที่ทําการศึกษาประกอบด้วย คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล  คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาล
รามาธิบดี  คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ และสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี  
 
ตารางที่ 6 แสดงประเภทของต้นทุนที่ใชว้เิคราะห์ในการศึกษา 

ประเภทต้นทนุ ต้นทุนการตรวจกรอง ต้นทุนการรกัษา 

ต้นทุนทางตรงทาง
การแพทย์ (Direct 
medical cost) 

ต้นทุนการตรวจกรองทางห้องปฏิบัติการ 
ต้นทุนการตรวจวินิจฉัยเพ่ือยืนยันทาง
ห้องปฎิบัติการ 

ค่าใช้จ่ายยาและเวชภัณฑ์ อาหารเสริม 
ค่าใช่จ่ายในการรักษาผู้ป่วยใน 
ค่าใช้จ่ายในการรักษาผู้ป่วยนอก 

ต้นทุนทางตรงที่ไม่ใช่
ทางการแพทย์ 
(Direct non-

medical cost) 

ค่าที่พัก ค่าอาหาร ค่าเดินทางของผู้ป่วยและ
ญาติเมือ่มาพบแพทย์ 

ค่าที่พัก ค่าอาหาร ค่าเดินทางของ
ผู้ป่วยและญาติเมือ่มาพบแพทย์ 
ค่าดูแลอย่างไม่เป็นทางการ (Informal 
care) สําหรับผู้ป่วยที่มีความผิดปกติ
ทางสมองและสติปัญญา 

 
  
 
ตารางที่ 7 ตัวแปรต้นด้านทนุการตรวจกรองและยืนยันโรค 

ต้นทุน 
รูปแบบการ
กระจาย 

ค่าเฉลี่ย
ความคลาด

เคลื่อน
มาตรฐาน 

อ้างอิง 

ต้นทุนการตรวจกรองทารกดว้ยเคร่ือง MS/MS (บาท/ราย) 
เมื่อตรวจเฉพาะโรคใดเพียงโรคเดียว 

แกมมา 294 126 ภาคผนวก
2 

ต้นทุนการตรวจกรอง PKU ดว้ยวิธี Guthrie (บาท/ราย) แกมมา 5.00 - * 
อตัราการเข้ารับการตรวจกรอง (Uptake rate) แกมมา 0.968 - (36) 
ต้นทุนการตรวจ Plasma amino acids test (บาท/ครั้ง) แกมมา 2,349 168 † 
ต้นทุนการตรวจ Urine organic acids test (บาท/คร้ัง) แกมมา 2,349 168 

                                           
* ศูนย์ปฏิบัติการการตรวจคัดกรองสุขภาพทารกแรกเกิด กรมวิทยาศาสตร์การแพทย์ 
† คํานวณเฉล่ียจากโรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลรามาธิบดี โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ 
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ตารางที่ 8 ตัวแปรด้านต้นทนุการรักษาพยาบาล 

ต้นทุน 
รูปแบบ
การ

กระจาย 
ค่าเฉลี่ย

ความคลาด
เคลื่อน

มาตรฐาน 
อ้างอิง 

ต้นทุนค่ารักษาพยาบาลผู้ปว่ยใน*     
โรค IVA ในปีที่ 1 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 174,006 53,349 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค IVA ตั้งแตปี่ที่ 2 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 21,290 3,712 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MMA ในปีที่ 1 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 252,457 81,466 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MMA ตั้งแต่ปีที ่2 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 191,729 73,046 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค PA ในปีที่ 1 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 284,718 91,965 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค PA ตั้งแตปี่ที่ 2 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 160,951 44,432 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MSUD ในปีที่ 1 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 252,859 53,281 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MSUD ตัง้แต่ปีที่ 2 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 52,580 15,029 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค PKU ในปีที่ 1 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 90,316 19,899 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MCD ในปีที่ 1 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 92,070 25,721 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MCD ตั้งแต่ปีที่ 2 ของการรักษา (บาท/ปี) แกมมา 69,615 60,111 ฐานข้อมูล รพ. 
ความน่าจะเปน็ที่ผูป่้วยจะเข้ารับการรักษาพยาบาล
เป็นผู้ปว่ยใน* 

    

โรค IVA ในปีที่ 1 ของการรักษา แกมมา 1.00 0.00 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค IVA ตั้งแตปี่ที่ 2 ของการรักษา แกมมา 0.30 0.21 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MMA ในปีที่ 1 ของการรักษา แกมมา 1.00 0.00 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MMA ตั้งแต่ปีที ่2 ของการรักษา แกมมา 0.71 0.21 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค PA ในปีที่ 1 ของการรักษา แกมมา 1.00 0.00 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค PA ตั้งแตปี่ที่ 2 ของการรักษา แกมมา 0.88 0.11 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MSUD ในปีที่ 1 ของการรักษา แกมมา 1.00 0.00 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MSUD ตัง้แต่ปีที่ 2 ของการรักษา แกมมา 0.61 0.24 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค PKU ในปีที่ 1 ของการรักษา แกมมา 0.18 0.15 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MCD ในปีที่ 1 ของการรักษา แกมมา 0.76 0.00 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MCD ตั้งแต่ปีที่ 2 ของการรักษา แกมมา 0.29 0.21 ฐานข้อมูล รพ. 
ต้นทุนค่ารักษาพยาบาลผู้ปว่ยนอก*     
โรค IVA (บาท/ครั้ง) แกมมา 6,264 1,151 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MMA (บาท/ครั้ง) แกมมา 10,332 2,570 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค PA (บาท/ครั้ง) แกมมา 5,708 2,402 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MSUD (บาท/คร้ัง) แกมมา 2,697 612 ฐานข้อมูล รพ. 



โครงการประเมินเทคโนโลยแีละนโยบายดา้นสุขภาพ |  17 
 

ต้นทุน 
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ค่าเฉลี่ย

ความคลาด
เคลื่อน

มาตรฐาน 
อ้างอิง 

โรค PKU (บาท/ครั้ง) แกมมา 3,380 555 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MCD (บาท/คร้ัง) แกมมา 1,789 695 ฐานข้อมูล รพ. 
จํานวนคร้ังทีผู่้ป่วยมารับบริการกรณีผู้ป่วยนอก*     
โรค IVA (คร้ัง/ปี) แกมมา 7.17 1.18 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MMA (คร้ัง/ปี) แกมมา 10.52 0.88 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค PA (ครั้ง/ปี) แกมมา 10.75 0.89 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MSUD (ครั้ง/ปี) แกมมา 6.65 0.85 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค PKU (คร้ัง/ปี) แกมมา 4.84 0.58 ฐานข้อมูล รพ. 
โรค MCD (ครั้ง/ปี) แกมมา 2.3 0.52 ฐานข้อมูล รพ. 
ราคายา นมพิเศษ อาหารเสริมและเคมีภัณฑ์ทีใ่ช้ใน
การรักษา 

    

นมพิเศษ LMD (บาท/กระป๋อง) แกมมา 1,510 - บริษัทผู้ผลิต 

นมพิเศษ OA1 (บาท/กระป๋อง) แกมมา 1,510 - บริษัทผู้ผลิต 

นมพิเศษ OA2 (บาท/กระป๋อง) แกมมา 1,510 - บริษัทผู้ผลิต 

นมพิเศษ BCAD1 (บาท/กระป๋อง) แกมมา 1,510 - บริษัทผู้ผลิต 

นมพิเศษ BCAD2 (บาท/กระป๋อง) แกมมา 1,510 - บริษัทผู้ผลิต 

นมพิเศษ PKU1 (บาท/กระป๋อง) แกมมา 1,510 - บริษัทผู้ผลิต 

นมพิเศษ PKU2 (บาท/กระป๋อง) แกมมา 1,510 - บริษัทผู้ผลิต 

L-Carnitine (บาท/กรัม) แกมมา 40.27 13.30 ** 
L-glycine (บาท/กรัม) แกมมา 5.03 - ** 
Cobalamin (บาท/กรัม) แกมมา 4,027 - ** 
Biotin (บาท/กรัม) แกมมา 3,725 - ** 
Valine (บาท/กรัม) แกมมา 32 - ** 
Isoleucine (บาท/กรัม) แกมมา 39,266 - ** 
ปริมาณยา อาหารเสริมและเคมีภัณฑ์ทีใ่ช้ในการรกัษา     
L-Carnitine (มก./กก./วัน) แกมมา 100 - ** 
L-glycine (มก./กก./วัน) แกมมา 150 - ** 
Cobalamin (มก./วัน) แกมมา 5 - ** 
Biotin (มก./วัน) สําหรับโรค PA แกมมา 10 - ** 
Biotin (มก./วัน) สําหรับโรค MCD แกมมา 7.5 0.0008 ** 
Valine (มก./กก./วัน) สําหรบั MSUD เฉพาะเดอืนแรก แกมมา 50 - ** 
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Isoleucine (มก./กก./วัน) สาํหรับ MSUD เฉพาะเดอืน
แรก 

แกมมา 30 - ** 

ต้นทุนทางตรงท่ีไม่เกี่ยวกับการแพทย์     
โรค IVA กรณผีู้ป่วยไม่มีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 15,781 4,924 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค IVA กรณผีู้ป่วยมีโรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 27,704 - สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MMA กรณีผู้ป่วยไม่มโีรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 22,408 15,429 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MMA กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 47,516 20,107 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค PA กรณีผู้ป่วยไม่มีโรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 22,408 15,429 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค PA กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 36,348 26,618 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MSUD กรณีผู้ป่วยไม่มโีรคแทรกซอ้นรว่ม แกมมา 22,408 15,429 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MSUD กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 45,770 22,843 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค PKU กรณีผู้ป่วยไม่มโีรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 12,941 9,768 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค PKU กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 27,704 27,704 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MCD กรณีผู้ป่วยไม่มโีรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 14,361 7,346 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MCD กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 27,704 - สัมภาษณ์ผู้ดูแล

ต้นทุนของการดูแลอย่างไม่เป็นทางการ (การสูญเสีย
ผลิตภาพของผู้ดูแล) 

    

โรค IVA กรณผีู้ป่วยไม่มีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 43,944 5,469 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค IVA กรณผีู้ป่วยมีโรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 129,930 - สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MMA กรณีผู้ป่วยไม่มโีรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 50,880 11,493 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MMA กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 177,404 20,107 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค PA กรณีผู้ป่วยไม่มีโรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 50,880 11,493 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค PA กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 128,784 11,010 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MSUD กรณีผู้ป่วยไม่มโีรคแทรกซอ้นรว่ม แกมมา 50,880 11,493 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MSUD กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 105,717 9,573 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค PKU กรณีผู้ป่วยไม่มโีรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 26,943 2,271 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค PKU กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซ้อนร่วม แกมมา 129,930 - สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MCD กรณีผู้ป่วยไม่มโีรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 35,444 8,500 สัมภาษณ์ผู้ดูแล

โรค MCD กรณีผู้ป่วยมีโรคแทรกซอ้นร่วม แกมมา 129,930 - สัมภาษณ์ผู้ดูแล
* ฐานข้อมูลคา่รักษาพยาบาลผู้ป่วยในและผู้ป่วยนอกโรงพยาบาลศิรริาช โรงพยาบาลรามาธิบดี โรงพยาบาลจฬุาลงกรณ์ และสถาบันสุขภาพเด็ก
แห่งชาติมหาราชิน ี
** ข้อมูลการสํารวจที่ได้จากโรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลจฬุาลงกรณ์ และสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี 
หมายเหตุ จํานวนนม (กระป๋อง) ในแต่ละปีท่ีได้รับ 
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        โรค 
อายุ (ปี) 

IVA MMA PA MSUD PKU 

<1 52 50 50 57 53 
1 42 42 42 44 54 
2 38 36 36 37 50 
3 38 36 36 37 50 
4 34 34 34 30 30 
5 30 34 34 30 30 
6 30 34 34 30 30 
>7 30 30 30 30 30 

       ค่าเฉลี่ยของนมซ่ึงผู้ป่วยควรจะได้รับ ข้อมูลจากกุมารแพทย์ผู้เชี่ยวชาญการรักษาผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุล    
        เล็ก โรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ และสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี  
 

3.6.7 ข้อมูลด้านอรรถประโยชน ์(Utility data) 
ในประชากรท่ีทําการศึกษาคือ กลุ่มผู้ป่วยเด็กและบางรายเป็นผู้ป่วยที่มีความผิดปกติทางสมอง ซึ่งอาจ

เกิดความยากลําบากในการเก็บข้อมูลด้านคุณภาพชีวิต นอกจากน้ียังพบว่า ผู้ป่วยที่ยังมีชีวิตอยู่มีจํานวนน้อยมาก
ทําให้ไม่สามารถหาผู้ป่วยเพ่ือให้ข้อมูลด้านสุขภาพได้ครบทุกสภาวะสุขภาพ ดังน้ัน การศึกษาข้อมูลด้านคุณภาพ
ชีวิตในการศึกษาน้ีได้มาจากการประชุมผู้เชี่ยวชาญ ซึ่งเป็นกุมารแพทย์ด้านเวชพันธุศาสตร์จาก 4 โรงพยาบาลคือ
โรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลรามาธิบดี โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ สถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี โดยใช้
เครื่องมือในการวัดคุณภาพชีวิตที่เก่ียวกับสุขภาพ (Health related quality of life) คือ EQ-5D และ Visual 
analog scale (VAS) โดยมีค่าอรรถประโยชน์ของผู้ป่วยในแตล่ะโรคและแตล่ะสภาวะสุขภาพดังแสดงในตารางที่ 9  
 

ตารางที่ 9 ตัวแปรด้านคุณภาพชีวิตของผูป้่วย 

คุณภาพชวีิต 
รูปแบบ
การ

กระจาย 
ค่าเฉลี่ย 

ความคลาด
เคลื่อน

มาตรฐาน 
อ้างอิง 

ผู้ป่วยโรค IVA กรณีไม่มโีรคแทรกซ้อนร่วม เบต้า 0.71 0.07 ความเห็น
ผู้เช่ียวชาญ ผู้ป่วยโรค IVA กรณีมสีภาวะความผิดปกตทิางสมอง เบต้า 0.00 0.15 

ผู้ป่วยโรค MMA กรณีไม่มโีรคแทรกซอ้นร่วม เบต้า 0.62 0.06 
ผู้ป่วยโรค MMA กรณีมีสภาวะความผิดปกตทิางสมอง เบต้า 0.16 0.18 
ผู้ป่วยโรค MMA กรณีมีสภาวะความผิดปกตขิองไตร่วม เบต้า 0.45 0.16 
ผู้ป่วยโรค MMA กรณีมีสภาวะความผิดปกตขิองสมองและไตร่วม เบต้า 0.14 0.22 
ผู้ป่วยโรค PA กรณีไม่มโีรคแทรกซอ้นร่วม เบต้า 0.49 0.13 
ผู้ป่วยโรค PA กรณีมีสภาวะความผิดปกตทิางสมอง เบต้า 0.05 0.21 
ผู้ป่วยโรค PA กรณีมีสภาวะความผิดปกติของหัวใจร่วม เบต้า 0.41 0.20 
ผู้ป่วยโรค PA กรณีมีสภาวะความผิดปกติของสมองและหวัใจร่วม เบต้า 0.00 0.28 
ผู้ป่วยโรค MSUD กรณีไม่มโีรคแทรกซอ้นรว่ม เบต้า 0.60 0.07 
ผู้ป่วยโรค MSUD กรณีมีสภาวะความผิดปกติทางสมอง เบต้า 0.00 0.04 
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ผู้ป่วยโรค PKU กรณีไม่มโีรคแทรกซอ้นร่วม เบต้า 0.71 0.02 
ผู้ป่วยโรค PKU กรณีมีสภาวะความผิดปกตทิางสมอง เบต้า 0.13 0.19 
ผู้ป่วยโรค MCD กรณีไมม่ีโรคแทรกซอ้นร่วม เบต้า 0.84 0.11 
ผู้ป่วยโรค MCD กรณีมสีภาวะความผิดปกตทิางสมอง เบต้า 0.51 0.07 

 
3.7 การขออนุมัติจริยธรรมการวิจัยในมนษุย์ 

 การดําเนินการวิจัยน้ีได้ผ่านการพิจารณาและได้รับอนุมัติดําเนินการจากคณะกรรมการจริยธรรมการวิจัย
ในมนุษย์ของ คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี คณะแพทยศาสตร์
จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย และสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี (รายละเอียดที่ภาคผนวก 6) 
 
 3.8 วิธวีเิคราะห์ขอ้มูล 

3.8.1 การวเิคราะห์อัตราส่วนต้นทนุประสทิธิผลสว่นเพิม่ของการตรวจกรองและรักษาโรคพันธุกรรม
เมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเลก็ การวิเคราะห์อตัราสว่นต้นทุนประสิทธิผลส่วนเพ่ิม (Incremental cost-
effectiveness ratio, ICER) เป็นการเปรียบเทียบต้นทุนและผลลัพธ์ระหว่าง สถานการณ์ปัจจุบันซึ่งมีการตรวจ
กรองเฉพาะโรค PKU ด้วยวิธี Guthrie กับสถานการณ์ท่ีมีการตรวจกรองโรค PKU ร่วมกับโรคพันธุกรรมเมตาบอลิ
กชนิดอื่นๆ อีก 5 ชนิด ได้แก่ IVA MMA PA MSUD และ MCD ด้วยเทคโนโลยีใหม่ คือ MS/MS โดยการวิเคราะห์
หาผลต่างของต้นทุนและผลต่างของปีสุขภาวะ การนําเสนอผลจะแสดงเป็นจํานวนต้นทุนที่ใช้เพ่ือให้ได้ปีสุขภาวะที่
เพ่ิมขึ้น 1 ปี (Quality-adjusted life year gained, QALY gained) ดังสูตร 

 

ICER =
Cost (PKU and 5 IEMs by MS/MS) – Cost (PKU by Guthrie)

QALYs (PKU and 5 IEMs by MS/MS) – QALYs (PKU by Guthrie)
 

โดยท่ี  

Cost (PKU and 5 IEMs by MS/MS) คือ  ต้นทุนของสถานการณ์ที่มีการตรวจกรองโรค PKU ร่วมกับโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดอืน่ๆ อีก 5 ชนิด ไดแ้ก่ IVA MMA PA 
MSUD MCD ด้วยเทคโนโลยีใหม่ คือ MS/MS 

    Cost (PKU by Guthrie) คือ ต้นทุนของสถานการณ์ปัจจุบันซึ่งมีการตรวจกรองเฉพาะโรค PKU 
ด้วยวิธี Guthrie 

QALYs (PKU and 5 IEMs by MS/MS) คือ ปีสขุภาวะของสถานการณ์ที่มีการตรวจกรองโรค PKU ร่วมกับโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดอืน่ๆ อีก 5 ชนิด ไดแ้ก่ IVA MMA PA 
MSUD MCD ด้วยเทคโนโลยีใหม่ คือ MS/MS  
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    QALYs (PKU by Guthrie) คือ                  ปีสุขภาวะของสถานการณ์ปัจจุบันซึง่มีการตรวจกรองเฉพาะโรค 
PKU ด้วยวิธี Guthrie 

 
3.8.2 การวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก 
เป็นการเปรียบเทียบต้นทุนประสทิธิผลส่วนเพ่ิมของการรกัษาผู้ป่วยในแต่ละโรค ระหว่างการรักษาผูป้่วย

ก่อนที่จะมีอาการแสดงทางคลินิก และการรักษาในสถานการณป์ัจจุบนัท่ีรกัษาเม่ือผูป้่วยมีอาการแสดงทาง
คลนิิก ซึ่งการวิเคราะห์ในส่วนน้ีจะไม่รวมตน้ทุนของการตรวจกรองโรค เพ่ือนําข้อมูลที่ได้ไปศึกษาต้นทนุการตรวจ
กรองที่จะทําให้การตรวจกรองและรักษาโรค IEMs มีความคุ้มค่าต่อไป (Threshold analysis)   

 

TREATMENT ICER =
Cost (Early treatment) – Cost (Late treatment)

QALYs (Early treatment ) – QALYs (Late treatment)
 

โดยท่ี  

Cost (Early treatment) คือ  ต้นทุนของสถานการณ์ที่มีการรักษาผู้ป่วยก่อนท่ีจะมอีาการแสดง
ทางคลินิกในแต่ละโรค 

    Cost (Late treatment) คือ ต้นทุนของสถานการณ์ปัจจุบันที่รักษาเมือ่ผูป่้วยมีอาการแสดงทาง
คลินิก 

QALYs (Early treatment) คือ  ปีสุขภาวะของสถานการณ์ทีม่ีการรักษาผู้ป่วยก่อนท่ีจะมอีาการ
แสดงทางคลินิกในแต่ละโรค 

    QALYs (Late treatment) คือ  ปีสุขภาวะของสถานการณ์ปัจจุบันที่รักษาเมื่อผู้ป่วยมีอาการแสดง
ทางคลินิก 

 

3.8.3 การวเิคราะห์ความไวของผลลพัธ ์(Sensitivity analysis)  
 1) การวิเคราะห์ความไม่แน่นอนแบบทางเดยีว (One-way sensitivity analysis) โดยการผันค่าตัวแปรที่
สนใจทลีะตัว และกําหนดให้ตัวแปรอื่นๆ ทีใ่ชใ้นแบบจําลองมีค่าคงที่ ชว่งการผันแปรค่าตัวแปรทีใ่ชใ้นการศึกษานี้
คือ กําหนดระดับความเชื่อมัน่ท่ีร้อยละ 95 ของตัวแปร ได้แก่ ต้นทุนการตรวจกรองทารก ค่าอรรถประโยชน์ผู้ป่วย 
ต้นทุนค่ารักษาพยาบาล ต้นทุนทางตรงที่ไม่เก่ียวกับการแพทย์ ต้นทนุสูญเสียผลติภาพ โอกาสของการเกิดโรค
แทรกซอ้นชนิดต่างๆ โอกาสลดการเกิดโรคแทรกซอ้นจากการตรวจกรอง (Relative Risk Reduction) สําหรับ 
อุบัติการณ์ของโรค การวิเคราะห์ความไวจะเป็นการปรับค่าเพ่ิมข้ึนและลดลงร้อยละ 30 ราคานมพิเศษและ
เคมีภัณฑ์ที่ใช้ในการรักษา อยู่ในช่วง -50%-+50% อตัราการเข้ารับการตรวจกรอง 90%-99% และอตัราการปรับ
ลดทั้งต้นทุนและผลลัพท์อยู่ในช่วง 0%-6% โดยจุดประสงค์ของการวิเคราะห์น้ีคือเพ่ือคํานวณอตัราส่วนต้นทุน
ประสิทธิผลส่วนเพิ่มที่เปลี่ยนแปลงไป ซึ่งเกิดจากการแปรผันของตัวแปรนั้นๆ ดังน้ัน การวิเคราะห์ความไวด้วยวิธีน้ี 
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จะทําให้ทราบว่าตัวแปรแต่ละตัวมีอทิธิพลมากน้อยเพียงใดตอ่ค่า ICER โดยการนําเสนอผลการวิเคราะห์ในรูปของ 
Tornado diagram  
 

2) การวิเคราะห์ความไม่แน่นอนแบบความน่าจะเป็น (Probabilistic sensitivity analysis, PSA) โดย
การสุ่มค่าตัวแปรทั้งหมดไปพร้อมๆ กันตามลักษณะธรรมชาติการกระจายตัวของข้อมูล (Distribution) โดยทําการ
สุ่มคํานวณแบบ Monte Carlo Simulation จํานวน 1,000 ครั้ง และนําเสนอผลการวิเคราะห์ความไวในรูปของ
กราฟที่แสดงความสัมพันธ์ระหว่างค่าความเต็มใจจ่ายตอ่ 1 ปีสุขภาวะท่ีเพ่ิมขึ้นกับความน่าจะเป็นท่ีเทคโนโลยีน้ันๆ 
จะมีความคุ้มค่า (Cost-effectiveness acceptability curves)  

 
3) การวิเคราะห์เพ่ือหาต้นทนุการตรวจกรองที่เหมาะสม (Threshold analysis) 

 ในกรณีพบว่าการตรวจกรองดว้ยเคร่ือง MS/MS ไม่ทําให้เกดิความคุ้มค่า การศึกษานี้จะทําการวิเคราะห์
ส่วนต่างระหว่างเกณฑ์ตัดสินความคุ้มค่าและต้นทุนประสทิธิผลส่วนเพิ่ม เพ่ือหาต้นทุนตอ่การตรวจกรองทารก 1 
รายท่ียังทําใหก้ารตรวจกรองมีความคุ้มค่า ซึ่งคํานวณได้จากสูตรดังน้ี  

 

SCREENING COST =
Ceiling Threshold – Treatment ICER

Number Needed to Detected
 

 

โดยท่ี 

Ceiling Threshold  คือ    เกณฑ์ตดัสินความคุ้มค่าที่ 120,000 ต่อปีสขุภาวะ 

Treatment ICER  คอื ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการรักษาโรคพันธุกรรมเมตา- 
บอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กในแตล่ะโรค   

Number Needed to Detected  คือ จํานวนทารกที่ตอ้งตรวจกรองเพ่ือให้ไดผู้้ป่วยที่เป็นโรค 1 ราย 
 

 4) การวิเคราะห์สถานการณ์ (Scenerio analysis)  
  เน่ืองจากข้อมูลต้นทุนของการรักษาโรค IEMs ท่ีมีอยู่เป็นต้นทุนการรักษาผู้ป่วยโรค IEMs ทั้งหมด ไม่ใช่
เป็นข้อมูลต้นทุนการรักษาระหว่างกลุ่มผู้ป่วยที่มีการวินิจฉัยและรักษาโรคได้ก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกและกลุ่ม
ผู้ที่มีการวินิจฉัยโรคและรักษาโรคหลังจากมีอาการแสดงทางคลินิกแล้ว ซึ่งการวิเคราะห์จะเป็นการปรับลดต้นทุน
ของการรักษาในกลุ่มที่มีการวินิจฉัยและรักษาโรคได้ก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกลงร้อยละ 10-50 ซึ่งจะทําให้
ทราบถึงระดับค่า ICER ที่เปลี่ยนแปลงไป 
 
4. ผลการศกึษา 
     4.1 ผลการวเิคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการตรวจกรองและรักษาโรคพันธกุรรมเมตาบอลิกในกลุ่ม
สารโมเลกุลเลก็  
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 จากการวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์เปรียบเทียบระหว่าง สถานการณ์ปัจจุบันซึ่งมีการตรวจกรอง
เฉพาะโรค PKU และสถานการณ์ที่มีการตรวจกรองโรค PKU ร่วมกับโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดอื่นๆ อีก 5 
ชนิด ได้แก่ IVA MMA PA MSUD MCD ด้วยเทคโนโลยีใหม่ คือ MS/MS พบว่า สถานการณ์ปัจจุบันมีค่าต้นทุน
ตลอดชีวิตต่อรายเท่ากับ 153.27 บาทและมีค่าปีสุขภาวะเท่ากับ 66.42229 ปี และสถานการณ์ที่มีการตรวจกรอง
โดย MS/MS ใน 6 โรค มีค่าต้นทุนตลอดชีวิตต่อรายเท่ากับ 676.55 บาทและมีค่าปีสุขภาวะเท่ากับ 66.42279 ปี 
ดังน้ัน ค่าอัตราส่วนต้นทุนต่อประสิทธิผลส่วนเพ่ิม (Incremental cost-effectiveness ratio-ICER) เท่ากับ 
1,043,331 บาทต่อ 1 ปีสุขภาวะท่ีเพ่ิมข้ึน ( 
ตารางที่ 10) 
 
ตารางที่ 10 ผลการวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการตรวจกรองและรกัษาโรคพนัธกุรรมเมตาบอลิกใน
กลุ่มสารโมเลกุลเลก็ 

สถานการณ์ 
ต้นทุนตลอดชวีิตต่อราย

ของทารกแรกเกิด 
(บาท) 

ปีสุขภาวะต่อราย
ของทารกแรกเกิด 

(ปี) 

อัตราส่วนต้นทุนต่อประสิทธิผลสว่นเพ่ิม 
(บาทต่อปีสุขภาวะท่ีเพ่ิมขึน้) -- ICER 

ตรวจกรองเฉพาะโรค PKU 
โดยวิธี Guthrie 

153.27 66.42229 
1,043,331 

 ตรวจกรองโรค PKU IVA 
MMA PA MSUD MCD โดย

วิธี MS/MS 
676.55 66.42279 

 
         
     4.2 ผลการวเิคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการรักษาโรคพนัธกุรรมเมตาบอลกิในกลุ่มสารโมเลกุลเลก็  

 ผลการวิเคราะห์ต้นทุนตลอดชีวิตในการรักษาผู้ป่วย เปรียบเทียบระหว่างการรักษาที่สถานการณ์ปัจจุบัน
ที่รักษาผู้ป่วยเม่ือมีอาการแสดงทางคลินิกกับการรักษาผู้ป่วยก่อนที่จะมีอาการแสดงทางคลินิก ได้ผลการศึกษาดังน้ี 
ต้นทุนตลอดชีวิตในการรักษาผู้ป่วยของสถานการณ์ปัจจุบันที่รักษาเมื่อแสดงอาการทางคลินิกพบว่าการรักษาโรค 
MMA มีค่าต้นทุนตลอดชีวิตของการรักษามากที่สุด (7,685,602 บาท) รองลงมาคือ ต้นทุนตลอดชีวิตของการ
รักษาโรค PA IVA MSUD PKU และ MCD (3,838,684 บาท 3,728,014 บาท 3,462,620 บาท 3,145,203 บาท 
และ 2,544,647 บาท ตามลําดับ)  
 ต้นทุนเมื่อมีการตรวจกรองและรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกพบว่า การรักษาโรค MMA มีค่า
ต้นทุนตลอดชีวิตมากที่สุด (5,901,776 บาท) รองลงมาคือ ต้นทุนตลอดชีวิตของการรักษาโรค IVA MSUD MCD 
PKU และ PA (3,409,629 บาท  3,262,575 บาท  2,801,427 บาท  2,642,290 บาท  และ 2,596,739 บาท 
ตามลําดับ)  
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 สําหรับผลลัพธ์ทางด้านสุขภาพหรือปีสุขภาวะเปรียบเทียบระหว่างสถานการณ์ปัจจุบันที่รักษาเมื่อมี
อาการแสดงทางคลินิก และสถานการณ์ที่มีการตรวจกรองและรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกในโรคพันธุกรรม
เมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กเป็นดังน้ี   
 ปีสุขภาวะที่ได้ของสถานการณ์ปัจจุบันที่รักษาเมื่อแสดงอาการทางคลินิกพบว่า โรค MCD มีปีสุขภาวะ
มากที่สุด (23.09 ปี) รองลงมาคือ PKU IVA MMA MSUD และ PA (11.31 ปี 7.82 ปี 5.84 ปี 1.20 ปี และ 0.74 
ปี ตามลําดับ)  
 ปีสุขภาวะท่ีได้หากมีการตรวจกรองและรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกพบว่า โรค MCD มีปีสุขภาวะ
มากที่สุด (24.75 ปี) รองลงมาคือ PKU IVA MMA MSUD และ PA (20.91 ปี 11.55 ปี 8.67 ปี 3.93 ปี และ 
1.55 ปี ตามลําดับ)  
 
ตารางที่ 11 ผลการวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุล
เล็ก 

โรค 

ต้นทุนตลอดชวีิตของผู้ปว่ย (บาท) ปีสุขภาวะ (ปี) 

สถานการณ์ปัจจุบัน
ท่ีรักษาเม่ือมีอาการ
แสดงทางคลนิิก 

สถานการณ์มีการ
ตรวจกรองและ

รักษาก่อนมีอาการ
แสดงทางคลินิก 

สถานการณ์ปจัจุบัน
ที่รักษาเม่ือมีอาการ
แสดงทางคลนิิก 

สถานการณ์มีการ
ตรวจกรองและ

รักษาก่อนมีอาการ
แสดงทางคลนิิก 

IVA 3,409,629 3,728,014 7.82 11.55 
MMA 5,901,776 7,685,602 5.84 8.67 
PA 2,596,739 3,838,684 0.74 1.55 

MSUD 3,262,575 3,462,620 1.20 3.93 
PKU 2,642,290 3,145,203 11.31 20.91 
MCD 2,801,427 2,544,647 23.09 24.75 

 
 โดยต้นทุนตลอดชีวิตในการรักษาผู้ป่วยและปีสุขภาวะท่ีได้ทั้งสองสถานการณ์ สามารถคํานวณเป็น
อัตราส่วนต้นทุนต่อประสิทธิผลส่วนเพ่ิมของการรักษาเม่ือสามารถวินิจฉัยก่อนผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกใน
กลุ่มสารโมเลกุลเล็กมีอาการแสดงทางคลินิกได้ เปรียบเทียบกับสถานการณ์ปัจจุบันที่รักษาเมื่อมีอาการแสดงทาง
คลินิก เรียงตามลําดับตามความคุ้มค่าดังน้ี โรค MCD (-154,969 บาท ต่อ 1 ปีสุขภาวะ) รองลงมาคือโรค PKU 
MSUD IVA MMA และ PA (52,383 86,167 631,124 และ 1,536,965 บาทต่อ 1 ปีสุขภาวะ ตามลําดับ)  
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รูปที ่4 อัตราสว่นต้นทุนต่อประสิทธผิลสว่นเพิ่มของการรักษาเม่ือสามารถวนิิจฉัยก่อนผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเม-
ตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกลุเล็กมีอาการแสดงทางคลนิิก 
 
     4.3 ผลการวเิคราะห์ความไวของผลลพัธ ์(Sensitivity analysis) 

4.3.1 ผลการวิเคราะห์ความไม่แน่นอนแบบทางเดียว (One-way sensitivity analysis) 
 จากการวิเคราะห์ความไม่แน่นอนแบบทางเดียวพบว่า ตัวแปรที่มีอิทธิพลต่อความคุ้มค่าในการตรวจกรอง
ทารกแรกเกิดในกลุ่มโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กมากท่ีสุดคือ อัตราการคิดลดผลลัพท์ 
รองลงมาคือต้นทุนตรวจกรองทารกแรกด้วยเครื่อง MS/MS อัตราการคิดลดต้นทุน โอกาสลดการเกิดโรคแทรก
ซ้อนจากการตรวจกรอง (Relative Risk Reduction) ค่าอรรถประโยชน์ผู้ป่วย อุบัติการณ์ของโรค ต้นทุนค่า
รักษาพยาบาลผู้ป่วยในและผู้ป่วยนอกต่อปีสําหรับปีรักษาปีที่ 2 เป็นต้นไป เป็นต้น สําหรับต้นทุนทางตรงที่ไม่
เก่ียวกับการแพทย์ อัตราการครอบคลุมการตรวจกรอง ต้นทุนผลิตภาพของครอบครัวผู้ป่วย ทําให้ค่าต้นทุน
ประสิทธิผลเปลี่ยนแปลงไปเพียงเล็กน้อย (รูปท่ี 5) 
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รูปที ่5 ผลการวเิคราะห์ความไม่แนน่อนด้วยวิธ ีOne-way sensitivity analysis ของการตรวจกรองทารก
แรกเกิดในกลุม่โรคพันธกุรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกลุเลก็ 
 

4.3.2 ผลการวิเคราะห์เพ่ือหาต้นทุนการตรวจกรองที่เหมาะสม (Threshold analysis) 
          เน่ืองจากผลวิเคราะห์อัตราส่วนต้นทุนต่อประสิทธิผลส่วนเพ่ิมของการรักษาพบว่า การรักษาเมื่อสามารถ
วินิจฉัยก่อนผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กมีอาการแสดงทางคลินิกในโรค IVA MSUD 
PKU และ MCD มีความคุ้มค่าในบริบทของประเทศไทยที่เกณฑ์การตัดสินใจ ณ ความเต็มใจจ่ายต่อปีสุขภาวะ
เท่ ากับ  1 เท่ าของผลิต ภัณฑ์มวลรวมประชาชาติต่อหั ว (Gross Domestic Product per capita)9 ซึ่ งมี
ค่าประมาณ 120,000 บาท ส่วนต่างระหว่างต้นทุนประสิทธิผลและเกณฑ์การตัดสินใจความคุ้มค่าสามารถ
คํานวณหาต้นทุนที่เหมาะสมต่อการตรวจกรองทารกแรกเกิด 1 ราย ได้ดังน้ี  
 ต้นทุนที่เหมาะสมต่อการตรวจกรอง 1 รายในแต่ละโรคเรียงตามลําดับจากมากไปน้อย คือ โรค MCD 
(1.81 บาท) รองลงมาคือโรค MSUD PKU และ IVA (0.50 1.50 และ 0.36 บาท ตามลําดับ)  
  

                                           
9 คณะอนุกรรมการพัฒนาบัญชียาหลักแห่งชาติ, Threshold ที่เหมาะสมสําหรับประเทศไทย. การประชุมคณะอนุกรรมการพัฒนา
บัญชียาหลักแห่งชาติครั้งที่ 9/2550, 20 ธันวาคม 2550; ห้องประชุมชัยนาทนเรนทร สํานักงานคณะกรรมการอาหารและยา 
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ตนทุนของการดูแลอย างไมเป็นทางการ (ผู ป วยมีโรคแทรกซ อน)  (x1000 บาท)

ตนทุนทางตรงที่ไมเก ีย่วกบัการแพทย (ผู ป วยมีโรคแทรกซอน) (x1000 บาท)

อตัราการเขารับการตรวจกรอง (%)

ตนทุนของการดูแลอย างไมเป็นทางการ (ผู ป วยไมมีโรคแทรกซ อน) (x1000 บาท)

ตนทุนทางตรงท่ีไมเก ีย่วกบัการแพทย (ผู ป วยไมมีโรคแทรกซ อน)  (x1000 บาท)

ตนทุนค ารักษาพยาบาลผู ป วยปีท่ี 1 (x1000 บาท)

ตนทุนนมพิเศษŤอาหารเสริมและเคมีภณัฑ (%)

โอกาสโรคแทรกซอน

ตนทุนค ารักษาพยาบาลผู ป วยปีท่ี 2 เป็นตนไป  (x1000 บาท)

อุบตัิการณของโรค (%)

คาอรรถประโยชนผู ป วย 

โอกาสลดการเกดิโรคแทรกซอนจากการตรวจกรอง 

อตัราการปรับลดตนทุน (%)

ตนทุนการตรวจกรอง (บาท)

อตัราการปรับลดผลลพัท (%)

รอยละของการเปลี่ยนแปลงคา ICER จาก ICER = 1,043,311 บาทตอปีสุขภาวะ 
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ตารางที่ 12 ผลการวิเคราะห์เพื่อหาต้นทนุต่อการตรวจกรอง 1 รายท่ีทําให้การตรวจกรองมีความคุ้มค่า 

โรค 
จํานวนทารกแรกเกิดท่ี
ตรวจกรองเพ่ือค้นพบ
ผู้ปว่ย 1 ราย (NNT) 

ต้นทุนต่อการค้นหา
ผู้ปว่ย 1 ราย (บาท) 

ต้นทุนต่อการตรวจกรอง
ทารกแรกเกิด 1 ราย (บาท)

IVA 92,986 33,833 0.36 
MSUD 92,986 46,768 0.50 
PKU 44,944 67,617 1.50 
MCD 151,595 274,969 1.81 

 
 4.3.3 ผลการวิเคราะห์สถานการณ์ (Scenerio analysis) 

 

 สําหรับการกําหนดให้สถานการณ์ที่มีการตรวจกรองด้วย MS/MS ทําให้ต้นทุนการรักษาลดลงร้อยละ 
10 20 30 40 และ 50 และวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์เปรียบเทียบระหว่าง สถานการณ์ปัจจุบันซึ่งมีการตรวจ
กรองเฉพาะโรค PKU และสถานการณ์ที่มีการตรวจกรองโรค PKU ร่วมกับโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดอื่นๆ อีก 
5 ชนิด ได้แก่ IVA MMA PA MSUD MCD ด้วยเทคโนโลยีใหม่ คือ MS/MS พบว่า ค่าอัตราส่วนต้นทุนต่อ
ประสิทธิผลส่วนเพ่ิม (Incremental cost-effectiveness ratio-ICER) ในกรณีท่ีสถานการณ์ท่ีมีการตรวจกรอง
ด้วย MS/MS ทําให้ต้นทุนการรักษาลดลงร้อยละ 10  มีค่าเท่ากับ 1,014,780 บาทต่อ 1 ปีสุขภาวะ และในกรณีที่
ต้นทุนการรักษาลดลงร้อยละ 20 30 40 และ 50 อัตราส่วนต้นทุนต่อประสิทธิผลส่วนเพ่ิมมีค่าเท่ากับ 986,250 
บาท 957,719 บาท 929,189 บาท และ 900,658 บาท ต่อ 1 ปีสุขภาวะ ตามลําดับ (ตารางที่ 13)  
 

ตารางท่ี 13 ผลการวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสาร
โมเลกุลเล็กด้วยสมมติฐานของต้นทุนการรักษาที่ลดลงหากผู้ป่วยได้รับการตรวจกรองและรักษาก่อนมีอาการ
แสดงทางคลินิก 

 

ต้นทุนการ
รักษาที่
ลดลง* 

ICER 

ต้นทุนตลอดชวีิตต่อรายของทารกแรก
เกิด (บาท) 

ปีสุขภาวะต่อรายของทารกแรก
เกิด (ปี) 

ตรวจกรองเฉพาะ
โรค PKU โดยวธีิ 

Guthrie 

ตรวจกรองโรค PKU 
IVA MMA PA MSUD 

MCD โดยวิธี 
MS/MS

ตรวจกรอง
เฉพาะโรค PKU 
โดยวิธี Guthrie 

ตรวจกรองโรค 
PKU IVA MMA 
PA MSUD MCD 
โดยวิธี MS/MS 

ลดลง 10 % 1,014,780 152.24 661.20 66.42229 66.42279 
ลดลง 20 % 986,250 151.20 645.86 66.42229 66.42279 
ลดลง 30 % 957,719 150.17 630.52 66.42229 66.42279 
ลดลง 40 % 929,189 149.14 615.17 66.42229 66.42279 
ลดลง 50 % 900,658 148.10 599.83 66.42229 66.42279 
                                           
* ต้นทุนค่ารักษาพยาบาลผู้ป่วยในและผู้ป่วยนอกท่ีลดลง 
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4.3.5 ผลการวิเคราะห์ความไม่แน่นอนแบบความน่าจะเป็น  
การวิเคราะห์ความไวด้วยการผันแปรค่าตัวแปรในแบบจําลองไปพร้อมกันทุกตัวแปร เพ่ือเปรียบเทียบ

ความน่าจะเป็นในความคุ้มค่าระหว่างการตรวจกรองทารกแรกเกิดในโรค PKU ร่วมกับโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
ชนิดอื่นๆ อีก 5 ชนิด ได้แก่ IVA MMA PA MSUD MCD ด้วยเทคโนโลยีใหม่ คือ MS/MS กับการตรวจกรอง
เฉพาะโรค PKU ด้วย Guthrie เมื่อระดับความเต็มใจจ่ายเปลี่ยนไปพบว่า หากพิจารณาที่ความเต็มใจจ่ายที่ 
120,000 บาทต่อปีสุขภาวะ การดําเนินการตรวจกรองโรค PKU โดยวิธี Guthrie และไม่ตรวจกรองโรคพันธุกรรม
เมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กโรคอื่นๆ มีโอกาสเป็นทางเลือกที่คุ้มค่าที่สุดที่ประมาณร้อยละ 100 โดยการ
ตรวจกรองด้วยเครื่อง MS/MS จะมีโอกาสเป็นทางเลือกท่ีคุ้มค่าที่สุดอยู่ที่ร้อยละ 0 หรือไม่มีโอกาสที่จะคุ้มค่า แต่
หากมีความเต็มใจจ่ายเพ่ิมข้ึนประมาณมากกว่า 1,050,000 บาทต่อปีสุขภาวะ การให้บริการตรวจกรองด้วยเครื่อง 
MS/MS จะมีโอกาสเป็นทางเลือกที่ดีที่สุด โดยโอกาสความคุ้มค่าเพ่ิมขึ้นเมื่อความเต็มใจจ่ายมีค่าเพ่ิมข้ึนตามลําดับ 

 

 
รูปที่ 6 แสดงความสัมพันธ์ระหว่างความเต็มใจจ่ายต่อปีสุขภาวะและโอกาสเกิดความคุ้มค่าของแต่ละ
สถานการณ์ในการตรวจกรองทารกแรกเกิดในกลุ่มโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก 
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5. สรุปและอภิปรายผล 
     5.1 สรุปผลการศกึษาที่สําคัญ    

จากผลการประเมินต้นทุนอรรถประโยชน์ของการตรวจกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่ม
สารโมเลกุลเล็กโดยใช้วิธี MS/MS ในทารกแรกเกิดทุกราย พบว่ามีอัตราส่วนต้นทุนประสิทธิผลส่วนเพ่ิม 
(Incremental cost-effectiveness ratio) เท่ากับ 1,043,331 บาทต่อปีสุขภาวะ ซึ่งมากกว่าเกณฑ์การตัดสินใจ
สาํหรับการลงทุนด้านเทคโนโลยีซึ่งคณะทํางานด้านเศรษฐศาสตร์สาธารณสุขพิจารณาที่ความเต็มใจจ่ายกําหนดไว้
ที่ 1 เท่าของรายได้ต่อหัวประชากร หรือประมาณ 120,000 บาทต่อปีสุขภาวะ ดังน้ัน การตรวจกรองโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กโดยใช้วิธี MS/MS ยังไม่มีความคุ้มค่าในบริบทของประเทศไทย แม้ว่า
จะกําหนดสมมติฐานให้ต้นทุนการรักษาลดลงร้อยละ 50 ในกรณีที่ผู้ป่วยได้รับการตรวจกรองและรักษาก่อนมี
อาการแสดงทางคลินิก การตรวจกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กโดยใช้วิธี 
MS/MS ในทารกแรกเกิดทุกรายยังคงไม่มีความคุ้มค่า  

อย่างไรก็ตาม งานวิจัยพบว่า การรักษาผู้ป่วยก่อนมีอาการแสดงทางคลินิก (Early treatment) มีความ
คุ้มค่าในบริบทของประเทศไทย ในผู้ป่วยพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก 4 โรค ได้แก่ IVA MSUD 
PKU และ MCD ซึ่งเทคโนโลยีการตรวจกรองทารกแรกเกิดเพ่ือให้ผู้ป่วยได้รับการรักษาก่อนแสดงอาการทางคลินิก 
ควรมีต้นทุนการค้นหาผู้ป่วย 1 รายประมาณ 30,000 – 300,000 บาท โดยคิดเป็นต้นทุนต่อทารกแรกเกิด 1 ราย
คือ 0.36-1.81 บาทต่อราย นอกจากน้ี จากการวิเคราะห์ความไม่แน่นอนของผลลัพธ์แบบทางเดียวพบว่า ตัวแปรที่
มีอิทธิพลต่อความคุ้มค่าของเทคโนโลยีการตรวจกรองทารกแรกเกิดมากที่สุดคือ ต้นทุนการตรวจกรอง รองลงมา
คือ อัตราการคิดลดผลลัพท์ รองลงมาคือต้นทุนตรวจกรองทารกแรกด้วยเคร่ือง MS/MS และ อัตราการคิดลด
ต้นทุน 
     5.2 การเปรียบเทียบกบัการศกึษาในต่างประเทศ 

จากการทบทวนวรรณกรรมที่ศึกษาเรื่องความคุ้มค่าของการตรวจกรองทารกแรกเกิดดว้ย MS/MS พบว่า
การศึกษาส่วนใหญ่ใช้การวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ (32, 37-41) รองลงมาคือการวิเคราะห์ต้นทุน
ประสิทธิผล (33, 42-45) และมีเพียงการศึกษาเดียวที่วิเคราะห์ต้นทุนผลได้ (38) การศึกษาส่วนใหญ่ศึกษาใน
มุมมองของสังคม (32, 37, 42, 43) และมุมมองของผู้ให้บริการ (33, 39, 40, 45) มีการศึกษาจํานวนน้อยที่
วิเคราะห์ในมุมมองของผู้จ่ายเงิน (38, 41) สําหรับตัวเปรียบเทียบกับการตรวจกรองด้วย MS/MS ส่วนใหญ่คือ ไม่
มีการตรวจกรองโรค (32, 38-40, 45) รองลงมาคือมีการตรวจกรองเฉพาะโรค PKU ด้วยวิธี Guthrie เพียงโรค
เดียว (33, 42) (43) โดยการศึกษาจากต่างประเทศทั้งหมดศึกษาในกลุ่มประเทศพัฒนาแล้ว  

ผลการศึกษาทั้งหมดแนะนําให้รัฐบาลดําเนินนโยบายตรวจกรองทารกแรกเกิดด้วยเคร่ือง MS/MS (32, 
33, 37-44) ในจํานวนดังกล่าวสามารถแบ่งผลของการศึกษาได้ออกเป็น 2 ลกัษณะคือ 1) ผลการศึกษาท่ีแนะนําให้
ตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กในทุกโรคในการศึกษา เช่น การศึกษาของ Insinga et 
al. (39) ในรัฐวิสคอนซิน การศึกษาของ Tiwana et al. (41) ในรัฐเทกซัส และการศึกษาของ Schoen et al.  
(40) ในประเทศสหรัฐอเมริกา การศึกษาของ Norman et al. (45) ในประเทศออสเตรเลีย และ 2) ผลการศึกษาที่
แนะนําให้รัฐตรวจกรองเฉพาะบางโรคเท่าน้ัน เช่น การศึกษาของ Pandor และคณะ (43) ซึ่งศึกษาในประเทศ
อังกฤษได้แนะนําให้มีการตรวจกรองเฉพาะโรค PKU และ MCADD และการศึกษาของ Cipriano et al. (42) ใน
ประเทศแคนาดาได้แนะนําให้มีการตรวจกรองโรคจํานวน 14 ชนิดจาก 21 ชนิดท่ีมีการศึกษา   
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โดยความแตกต่างระหว่างผลการศึกษาน้ีกับผลการศึกษาในประเทศอื่นๆ สามารถอธิบายได้จากความ
แตกต่างจากการใช้ค่าตัวแปรที่ใช้ในการวิเคราะห์ ดังรายละเอียดดังน้ี  

1) อุบัติการณ์ของโรค จากผลการศึกษาทั้งหมดซึ่งรายงานถึงการตรวจกรองทารกแรกเกิดโดยเครื่อง 
MS/MS มีความคุ้มค่า ซึ่งมีข้อสรุปที่แตกต่างจากการศึกษาน้ี อาจเน่ืองด้วยสาเหตุคืออุบัติการณ์ของโรคท่ีมีความ
แตกต่างกัน โดยประเทศท่ีมีค่าอุบัติการณ์ของโรคสูงส่งผลให้ผลการวิเคราะห์ความคุ้มค่าของการตรวจกรองโรคมี
แนวโน้มคุ้มค่า โดยเฉพาะอย่างย่ิงในกลุ่มโรคที่การรักษาให้ประสิทธิผลดี เมื่อเปรียบเทียบค่าอุบัติการณ์ของโรค 
PKU ระหว่างการศึกษานี้กับการศึกษาอื่นๆ พบว่า ในแถบประเทศยุโรปและอเมริกาเหนือมีค่าอุบัติการณ์ของโรค 
PKU ที่สูงกว่าภูมิภาคอื่น ๆ เท่ากับ 9,000 – 16,000 (46) ในประเทศอังกฤษมีอุบัติการณ์ของโรค PKU เท่ากับ 1 
รายต่อทารกแรกเกิด 11,111 ราย (43) ซึ่งมีค่ามากกว่าอุบัติการณ์ที่การศึกษาน้ีใช้สําหรับประเทศไทยซึ่งมีเท่ากับ 
1: 44,944  

นอกจากนี้ การศึกษาน้ีไม่ได้ครอบคลุมทุกโรคในกลุ่มโรค IEMs โดยวิเคราะห์เฉพาะใน 6 กลุ่มโรคที่มี
ความสําคัญในลําดับต้นเท่าน้ัน ในขณะที่การศึกษาในต่างประเทศ มีการวิเคราะห์โรคอื่นๆ ที่นอกเหนือจาก
การศึกษานี้ เช่น โรค Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency (MCADD) ซึ่งมีอุบัติการณ์สูงใน
แถบประเทศยุโรปและอเมรกิาเท่ากับ 1:4,900 (47) ถึง 1:16,000 (48)  ในประเทศอังกฤษเท่ากับ 1 รายต่อทารก
แรกเกิด 12,500 ราย (43)  นอกจากนี้ โรค MCADD การรักษาให้ประสิทธิผลดีและต้นทุนการรักษาไม่สูง (43) ซึ่ง
ปัจจัยเหล่าน้ีส่งผลให้การตรวจกรองทารกแรกเกิดในกลุ่มโรคน้ีมีความคุ้มค่าในต่างประเทศ โดยสมมติฐานเร่ือง
อุบัติการณ์ท่ีส่งผลต่อระดับความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ของการศึกษาน้ี สอดคล้องกับผลการศึกษาของ Norman 
et al. (44) ที่ได้ทําการทบทวนวรรณกรรมอย่างเป็นระบบของการศึกษาความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ของตรวจ
กรองทารกแรกเกิดในโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก โดยพบว่าความแตกต่างกันของอุบัติการณ์
ของโรคในแต่ละประเทศมีแนวโน้มที่จะทําให้เกิดความแตกต่างกันในความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ของการตรวจ
กรองทารกแรกเกิดด้วยเครื่องมือดังกล่าว ซึ่งค่าอุบัติการณ์ที่ใช้วิเคราะห์ในการศึกษาน้ียังไม่มีความชัดเจนในบาง
กลุ่มโรค และบางค่านํามาจากการศึกษาในต่างประเทศซึ่งแม้จะอยู่ในภูมิภาคเดียวกันแต่ก็อาจมีความแตกต่างกัน
จากค่าของประชากรไทยที่แท้จริงได้ ดังน้ัน ข้อเสนอแนะของการศึกษาในอนาคตคือ การศึกษาด้านระบาดวิทยา
ของโรคกลุ่มน้ีในประเทศไทยเพื่อให้สามารถคาดประมาณจํานวนผู้ป่วยได้อย่างถูกต้องครบถ้วนย่ิงข้ึน     
 2) ต้นทุนการรักษาพยาบาล เป็นปัจจัยที่สําคัญอย่างหน่ึงท่ีทําให้ผลการศึกษาความคุ้มค่ามีความแตกต่าง
กัน โดยการตรวจกรองโรคด้วย MS/MS จะมีแนวโน้มท่ีคุ้มค่ามากหากต้นทุนการรักษาผู้ป่วยที่สามารถถูกวินิจฉัย
ได้เร็วก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกน้อยกว่าต้นทุนการได้รับการรักษาเมื่อมีอาการแสดงทางคลินิก หรือกล่าวได้ว่า 
การมีการตรวจกรองทําให้ประหยัดต้นทุนในการรักษาผู้ป่วย ซึ่งการศึกษาของ Schoen et al. 2002 (40) พบว่า 
ต้นทุนการรักษาโรค Glutaric aciduria, type I (GA1) เมื่อรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกจะมีค่าน้อยกว่าการ
รักษาโรคดังกล่าวหลังจากที่ผู้ป่วยมีอาการแสดงทางคลินิกแล้วถึงร้อยละ 46 ซึ่งการรักษาก่อนท่ีผู้ป่วยมีอาการ
แสดงทางคลินิกน้ันทําให้เกิดการประหยัดต้นทุนได้ เช่นเดียวกันกับในกรณีของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกอื่น ๆ เช่น 
โรค MMA PA โดยผลการศึกษาด้านความคุ้มค่าของการศึกษาน้ีระบุว่าการตรวจกรองมีความคุ้มค่า ซึ่ง
ข้อเสนอแนะเชิงนโยบายจากการศึกษานี้คือ ใหม้ีการตรวจกรองกลุ่มโรค IEMs ทุกโรคในประเทศสหรัฐอเมริกา   

ซึ่งข้อค้นพบเรื่องการรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกสามารถประหยัดต้นทุนดังกล่าวข้างต้นแตกต่าง
จากการศึกษาของ Pandor et al (43) ซึ่งพบว่าไม่มีความแตกต่างกันของต้นทุนการรักษาระหว่างการรักษาผู้ป่วย
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โรคดังกล่าวก่อนหรือหลังมีอาการแสดงทางคลินิก และผลการศึกษาด้านความคุ้มค่ายังระบุว่าไม่มีความคุ้มค่าใน
การตรวจกรองโรค GA1 ดังน้ัน การศึกษานี้จึงไม่แนะนําให้มีการตรวจกรองโรคดังกล่าวในประเทศอังกฤษซึ่งข้อ
ค้นพบนี้สอดคล้องกับการศึกษาน้ีซึ่งไม่พบความแตกต่างของต้นทุนการรักษาระหว่างกลุ่มผู้ป่วยซึ่งได้รับการรักษา
ก่อนและหลังมีอาการแสดงทางคลินิก และจากการวิเคราะห์สถานการณ์โดยกําหนดสมมติฐานให้การรักษาก่อน
ผู้ป่วยมีอาการแสดงทางคลินิกสามารถประหยัดต้นทุนได้ถึงร้อยละ 50 แต่ก็ไม่สามารถทําให้การตรวจกรองทารก
แรกเกิดโดยวิธี MS/MS มีความคุ้มค่าในบริบทของประเทศไทย  

 อย่างไรก็ตาม ยังพบความแตกต่างกันระหว่างต้นทุนการรักษาผู้ป่วยก่อนและหลังการมีอาการแสดงทาง
คลินิกในบางประเทศท่ีมีลักษณะไม่เหมือนการศึกษาอื่นๆ โดยงานการศึกษาความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ของ 
MS/MS ในออสเตรเลียพบว่า ต้นทุนการรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกน้ันมากกว่าต้นทุนการรักษาหลังมี
อาการแสดงทางคลินิก (45) และผลการศึกษาด้านความคุ้มค่าระบุว่าคุ้มค่า เห็นได้ชัดว่าค่าต้นทุนการรักษาผู้ป่วย
ก่อนและหลังมีอาการแสดงทางคลินิกเป็นตัวแปรที่สําคัญต่อการศึกษาด้านความคุ้มค่า และยังเป็นตัวแปรที่มีความ
หลากหลายแตกต่างกันไปตามบริบทของแต่ละประเทศ ดังน้ัน ข้อเสนอแนะสําหรับการศึกษาในอนาคตคือ การ
ประเมินต้นทุนการรักษาพยาบาลผู้ป่วยในกลุ่มโรคน้ีท้ังกลุ่มผู้ป่วยที่มีอาการแสดงทางคลินิกแล้วและกลุ่มผู้ป่วยที่
ได้รับการรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิก     
 3) ประสิทธิผลของการรักษา เน่ืองจากในกลุ่มโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกส่วนใหญ่เป็นโรคพบน้อย ดังน้ัน
จํานวนผู้ป่วยในการศึกษาด้านประสิทธิผลระยะยาวคือ การยืดชีวิตผู้ป่วยและป้องกันความพิการของผู้ป่วย ยังมี
หลักฐานเชิงประจักษ์ท่ีจํากัด ดังน้ันการศึกษาด้านความคุ้มค่าจึงจําเป็นต้องกําหนดสมมติฐานของประสิทธิผลการ
รักษาผู้ป่วยซึ่งมีการให้สมมติฐานที่แตกต่างกันในการยืดชีวิตของผู้ป่วย โดยเฉพาะอย่างย่ิงในทางเลือกท่ีหากมีการ
ตรวจกรองและสามารถตรวจพบผู้ป่วยเพ่ือให้การรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิก ซึ่งเป็นสถานการณ์ที่ในแต่ละ
ประเทศที่ทําการศึกษายังไม่มีนโยบายการตรวจกรองทารกแรกเกิดด้วยเครื่อง MS/MS ดังน้ัน ค่าประสิทธิผลของ
การรักษาจึงเป็นการกําหนดสมมติฐานโดยแต่ละการศึกษามีการกําหนดสมมติฐานที่แตกต่างกัน ซึ่งเป็นตัวแปรอีก
ตัวหน่ึงที่มีอิทธิพลต่อผลการศึกษาด้านความคุ้มค่าอย่างมาก ดังจะเห็นได้จากการศึกษาที่สรุปว่าการตรวจกรอง
ทารกแรกเกิดโดย MS/MS มีความคุ้มค่าในทุกโรคน้ัน มักจะกําหนดสมมติฐานให้ประสิทธิผลของการรักษาเมื่อ
ตรวจพบผู้ป่วยจากการตรวจกรองและรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกสามารถยืดชีวิตของผู้ป่วยได้เป็นระยะ
เวลานานข้ึนเมื่อเทียบกับการที่ไม่มีการตรวจกรองและรักษาเมื่อผู้ป่วยมีอาการแสดงทางคลินิกแล้ว    

โดยการศึกษาที่สรุปว่าการตรวจกรองทารกแรกเกิดโดยวิธี MS/MS มีความคุ้มค่า เช่น การศึกษาของ 
Schoen et al (40) กําหนดสมมติฐานให้อายุขัยเฉลี่ยของผู้ป่วยทางเลือกที่มีการตรวจกรองและทางเลือกท่ีไม่มี
การตรวจกรองมีความแตกต่างกัน 20 ปี โดยเป็นการกําหนดสมมติฐานจากผู้เชี่ยวชาญ และการศึกษาของ 
Norman et al (45) ได้สมมติให้ผู้ป่วย IEMs ทุกโรคที่สามารถมีชีวิตอยู่หลัง 4 ปีแรกของชีวิตได้ จะสามารถ
ดํารงชีวิตไปได้จนถึงอายุ 66.2 ปี โดยเป็นการกําหนดสมมติฐานจากผู้ทําการศึกษาเอง ซึ่งทั้งสองการศึกษาน้ีได้
สรุปผลการศึกษาว่า การตรวจกรองด้วย MS/MS น้ันมีความคุ้มค่าในทุกโรค และมีข้อเสนอให้มีการตรวจกรอง
ทารกแรกเกิดในทุกโรคเช่นกัน ในขณะที่การศึกษาที่แนะนําให้มีการตรวจกรองทารกแรกเกิดในบางโรคเท่าน้ัน 
เช่น การศึกษาของ Cipriano et al (42) ซึ่งกําหนดสมมติฐานประกอบกับการทบทวนวรรณกรรมเพ่ือหาความ
แตกต่างของอายุขัยเฉล่ียระหว่างการตรวจพบโรคได้ก่อนและหลังมีอาการแสดงทางคลินิก โดยพบความแตกต่าง
ของอายุขัยเฉลี่ยระหว่างกลุ่มที่มีการตรวจกรองและไม่มีการตรวจกรองโดยเฉลี่ยเท่ากับ 11 ปี (อยู่ในช่วง 4-25 ปี) 
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โดยการศึกษาในประเทศไทยนี้ได้ใช้ข้อมูลจากการทบทวนเวชระเบียนย้อนหลังของผู้ป่วย การทบทวนวรรณกรรม
จากต่างประเทศ และสมมติฐานจากผู้เชี่ยวชาญ พบว่าความแตกต่างของอายุขัยเฉลี่ยระหว่างกลุ่มผู้ป่วยที่รักษา
ก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกและรักษาหลังมีอาการแสดงทางคลินิกโดยเฉลี่ยเท่ากับ 8 ปี (อยู่ในช่วง 4-11 ปี) ทั้งน้ี
ไม่ได้นําโรค PKU มาคํานวณร่วมเน่ืองจากมหีลักฐานทางวิชาการท่ีชัดเจนถึงประสิทธิผลที่ดีในการรักษา   

จากข้อค้นพบข้างต้นเก่ียวกับการกําหนดสมมติฐานของอายุขัยผู้ป่วยท่ีเพ่ิมขึ้นหากมีการตรวจกรองและ
รักษาโรคก่อนมีอาการแสดงทางคลินิกน้ัน มีอิทธิพลต่อผลการศึกษาด้านความคุ้มค่าของการตรวจกรองทารกแรก
เกิดในกลุ่มโรค IEM โดยวิธี MS/MS ซึ่งการศึกษานี้พยายามกําหนดสมมติฐานตามหลักฐานเชิงประจักษ์ที่มีอยู่
อย่างจํากัดร่วมกับความเห็นจากผู้เชี่ยวชาญ ซึ่งจากสมมติฐานของการศึกษาน้ีพบว่า ค่าความแตกต่างของอายุขัย
เฉลี่ยในผู้ป่วยที่ได้รับการตรวจกรองและไม่ได้รับการตรวจกรองมีค่าน้อยกว่าการศึกษาในต่างประเทศ จึงส่งผลให้
ข้อสรุปผลการศึกษาด้านความคุ้มค่าแตกต่างจากการศึกษาอื่นๆ   
 4) คุณภาพชีวิตของผู้ป่วย การศึกษานี้ได้มีการวิเคราะห์ความไม่แน่นอนของผลลัพธ์แบบทางเดียว ซึ่ง
พบว่า ค่าคุณภาพชีวิตในรูปแบบของค่าอรรถประโยชน์ เป็นตัวแปรที่มีความสําคัญเป็นอันดับที่ 2 ท่ีมีอิทธิพลต่อ
ความคุ้มค่าของการตรวจกรองทารกแรกเกิด ซึ่งค่าคุณภาพชวีิตของกลุ่มผู้ป่วยท่ีไม่มีอาการแทรกซ้อนทางคลินิกจะ
ใช้เป็นค่าตัวแปรในทางเลือกของการตรวจกรองและรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิก ดังน้ัน หากค่าคุณภาพชีวิต
ของกลุ่มดังกล่าวมีค่าสูงย่อมทําให้การตรวจกรองมีความคุ้มค่าย่ิงข้ึน ในทางตรงกันข้ามหากค่าคุณภาพชีวิต
ดังกล่าวมีค่าต่ําการตรวจกรองจะมีแนวโน้มไม่คุ้มค่า  

ข้อค้นพบจากการเปรียบเทียบกับการศึกษาในต่างประเทศที่สรุปว่าการตรวจกรองทารกแรกเกิดในกลุ่ม
โรค IEM มีความคุ้มค่าน้ันมีการกําหนดค่าคุณภาพชีวิต ทั้งจากการประมาณการณ์โดยผู้เชี่ยวชาญและจากผู้
ทําการศึกษาเองที่ค่อนข้างสูงในกลุ่มผู้ป่วยที่มีการตรวจพบโรคและได้รับการรักษาก่อนมีอาการแสดงทางคลินิก
และยังไม่มีอาการแทรกซ้อน เช่น การศึกษาของประเทศฟินแลนด์ใชค่้าอรรถประโยชน์ในผู้ป่วยกลุ่มน้ีเท่ากับ 0.92 
(37)  การศึกษาในประเทศสหรัฐอเมริกาใช้ค่าอรรถประโยชน์เท่ากับ 0.90 (38, 41)  แหล่งที่มาของการกําหนดค่า
คุณภาพชีวิตหรือค่าอรรถประโยชน์ของการศึกษาท่ีพบว่าการตรวจกรองมีความคุ้มค่าดังกล่าวข้างต้นพบว่ามาจาก
ความเห็นผู้เชี่ยวชาญ (37, 41)  และแม้กระทั่งการกําหนดสมมติฐานจากนักวิจัยเอง (38)  

การศึกษานี้ซึ่งใช้ข้อมูลจากความเห็นของผู้เชี่ยวชาญ พบว่าผู้ป่วยกลุ่มที่ไม่มีอาการแทรกซ้อนทางคลินิกมี
ค่าอรรถประโยชน์อยู่ระหว่าง 0.49-0.84 (ส่วนใหญ่อยู่ระหว่าง 0.49-0.71 มีเพียงโรค PKU และ MCD ที่ค่า
คุณภาพชีวิตเท่ากับ 0.84) ซึ่งมีค่าน้อยกว่าการศึกษาในต่างประเทศที่กล่าวข้างต้น จึงส่งผลให้มีข้อสรุปเร่ืองความ
คุ้มค่าที่แตกต่างไป อย่างไรก็ตาม แม้ว่าการศึกษาน้ีจะใช้ความเห็นของกลุ่มผู้เชี่ยวชาญเป็นตัวแทน (Proxy) ในการ
ให้ข้อมูลด้านคุณภาพชีวิตผู้ป่วยเนื่องจากมีข้อจํากัดเร่ืองจํานวนผู้ป่วยที่เป็นกลุ่มโรคพบน้อย แต่การศึกษาน้ีมีการ
ประชุมกลุ่มผู้เชี่ยวชาญและมีการให้ผู้เชี่ยวชาญประเมินคุณภาพชีวิตของผู้ป่วยแบบเป็นระบบ โดยใช้เครื่องมือการ
วัดค่าอรรถประโยชน์ท่ีเป็นมาตรฐานตามแนวทางประเมินเทคโนโลยีด้านสุขภาพของประเทศไทย (22) คือ EQ-5D 
และ Visual analog scale (VAS) เพ่ือให้ค่าคุณภาพชีวิตของผู้ป่วยที่ใช้เป็นตัวแปรในการวิเคราะห์ความคุ้มค่าเกิด
ความลําเอียงน้อยที่สุดและทําให้ผลการศึกษามีความน่าเชื่อถือมากข้ึนได้ (49, 50)   

ประเด็นอภิปรายอื่นๆ ที่ทําให้การศึกษาน้ีมีความแตกต่างจากการศึกษาด้านความคุ้มค่าในประเทศอื่นๆ
เน่ืองจากวิธีการวิเคราะห์และการแปลผลการศึกษาที่แตกต่างกัน เช่น การศึกษาของ Insinga et al. (39) ที่มีการ
วิเคราะห์ความคุ้มค่าของการตรวจกรองทารกแรกเกิดโดย MS/MS ในบางโรคเท่าน้ัน และผลการศึกษาระบุว่ามี
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ความคุ้มค่า จึงเสนอให้มีการตรวจกรองโรค IEM ทุกโรค เน่ืองจากการตรวจกรองโดย MS/MS สามารถวิเคราะห์
เพ่ือตรวจกรองโรค IEM ได้หลายโรคในครั้งเดียวและโดยไม่มีต้นทุนการตรวจกรองเพ่ิมเติม ซึ่งข้อสรุปจาก
การศึกษาน้ียังไม่ได้มีการพิจารณาถึงการรักษาหลังจากพบผู้ป่วยจากการตรวจกรอง ดังที่ได้กล่าวไปข้างต้นว่า
ตน้ทุนและประสิทธิผลของการรักษาหลังจากการตรวจกรองเป็นปัจจัยสําคัญที่ส่งผลต่อความคุ้มค่า ซึ่งในปัจจุบันน้ี
การรักษาผู้ป่วยกลุ่มน้ีในบางโรคยังไม่มีประสิทธิผลท่ีดี รวมถึงต้นทุนในการรักษาในแต่ละโรคยังมีความแตกต่างกัน 
ดังน้ัน ในการวิเคราะห์ความคุ้มค่าของการตรวจกรองโรคในกลุ่มน้ีจึงควรพิจารณาทั้งการตรวจกรองควบคู่กับการ
รักษาผู้ป่วย เพ่ือให้ข้อสรุปมีความถูกต้องและครอบคลุมทั้งต้นทุนและผลลัพธ์ที่จะเกิดขึ้นหลังจากการตรวจกรอง    
     5.3 ข้อจํากัดของการศกึษา 

 1) ขาดข้อมูลอุบัติการณ์ของโรคที่ชัดเจนในประเทศไทย (ยกเว้นโรค PKU) สําหรับอุบัติการณ์ในโรคที่ไม่มี
ข้อมูลในประเทศไทยได้มาจากการทบทวนวรรณกรรมของประเทศในแถบเอเชีย แต่อย่างไรก็ตาม จากการทบทวน
วรรณกรรมพบว่า แม้แต่ประเทศในทวีปเอเชียด้วยกันยังพบความแตกต่างกันของอุบัติการณ์ในแต่ละโรค 
เพราะฉะน้ันการนําข้อมูลอุบัติการณ์ในต่างประเทศอาจจะไม่สามารถคาดคะเนเป็นอุบัติการณ์ของโรคในประเทศ
ไทยได้   

2) ข้อมูลประสิทธิผลของการตรวจกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก โดย
ข้อมูลประสิทธิผลที่ใช้ในงานวิจัยน้ีมาจากการทบทวนวรรณกรรมจากต่างประเทศ ซึ่งเป็นการศึกษาจากการ
ทบทวนเวชระเบียนผู้ป่วยย้อนหลัง ซึ่งมีผู้ป่วยจํานวนน้อยเนื่องจากเป็นกลุ่มโรคพบน้อยและวินิจฉัยแยกโรคได้ยาก 
และมีระยะเวลาในการติดตามไม่ยาวนานพอที่จะสามารถสะท้อนประสิทธิผลจริงของการรักษาโรคกลุ่ม IEM ได้ 
สําหรับข้อมูลด้านประสิทธิผลของการลดอัตราการเสียชีวิตหากมีการตรวจกรองโรคนั้นไม่ได้มาจากการศึกษาเพ่ือ
ติดตามการอยู่รอดของผู้ป่วยอย่างเป็นระบบ แต่ได้มาจากข้อมูลของงานการศึกษาความคุ้มค่าจากประเทศอังกฤษ
ซึ่งเป็นความเห็นผู้เชี่ยวชาญจากกุมารแพทย์ของประเทศอังกฤษ นอกจากนี้ ยังขาดหลักฐานทางวิชาการที่มี
คุณภาพที่จะสนับสนุนการใช้สารเคมีต่างๆ ในการรักษาว่ามีประสิทธิผลเพียงใดอีกด้วย อย่างไรก็ตาม โรค PKU 
เป็นโรคที่มีหลักฐานของประสิทธิผลของการตรวจกรองและรักษาที่มีความน่าเชื่อถือและมีคุณภาพที่ชัดเจน (16, 
43, 51)    

3) ข้อมูลตัวแปรที่ใช้ในแบบจําลองที่มีผลต่อผลการศึกษาความคุ้มค่าค่อนข้างมาก มาจากความเห็น
ผู้เชี่ยวชาญ คือ ข้อมูลคุณภาพชีวิตผู้ป่วย เน่ืองจากไม่สามารถเก็บข้อมูลจากผู้ป่วยโดยตรงได้  

4) ต้นทุนการตรวจกรองเป็นข้อมูลที่ ได้จากการประมาณ ไม่ได้มาจากการวิเคราะห์ต้นทุน (Cost 
analysis) ประกอบไปด้วย ต้นทุนค่าเครื่อง MS/MS ต้นทุนค่านํ้ายาตรวจกรอง ต้นทุนการดูแลรักษา และต้นทุน
ด้านแรงงาน ซึ่งหากจะมีการตรวจกรองทารกในโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กแล้ว ควรจะมีการ
คํานึงถึงต้นทุนอื่นๆ ที่จะเกิดขึ้น อาทิ ต้นทุนการจัดการเรื่องการขนส่งนํ้ายามายังศูนย์ตรวจ ต้นทุนในการจัดตั้ง
หน่วยงานเพ่ือรับผิดชอบการตรวจกรองรวมถึงหน่วยงานในการวินิจฉัยและยืนยัน เป็นต้น นอกจากน้ี การ
ประมาณต้นทุนด้านแรงงานได้มาจากทบทวนวรรณกรรมจากต่างประเทศ ซึ่งปัจจัยของความแตกต่างกันในด้าน
เศรษฐกิจอาจจะทําให้สัดส่วนของต้นทุนด้านแรงงานต่อต้นทุนการตรวจกรองทั้งหมดแตกต่างกันในแต่ละประเทศ  
และสําหรับต้นทุนการตรวจกรอง PKU ด้วยวิธี Guthrie น้ัน เป็นเพียงต้นทุนเฉพาะค่านํ้ายาของการตรวจเท่าน้ัน 
ไม่ได้รวมต้นทุนอื่นๆ     
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5) การศึกษานี้ขาดข้อมูลต้นทุนการรักษาในสถานการณ์การมีการตรวจกรองด้วยเคร่ือง MS/MS ซึ่งข้อมูล
ต้นทุนค่ารักษาพยาบาลท้ังหมดเป็นข้อมูลผู้ป่วยซึ่งได้รับการรักษาหลังจากมีอาการทางคลินิกและสามารถเข้าถึง
การรักษาโดยกุมารแพทย์ผู้เชี่ยวชาญด้านเวชพันธุศาสตร์เท่าน้ัน โดยผู้เชี่ยวชาญได้ให้ข้อเสนอแนะว่า หากมีการ
ตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กแล้ว ต้นทุนค่าใช้จ่ายในการรักษาพยาบาลนั้นอาจจะ
น้อยกว่าการรักษาผู้ป่วยหลังจากมีอาการแล้ว เน่ืองจากสามารถรักษาผู้ป่วยก่อนที่จะมีอาการทางคลินิกที่รุนแรงซึ่ง
จะทําให้ยากต่อการรักษาและมีต้นทุนการรักษาที่เพ่ิมมากขึ้น   

  
6. ข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย 

1. เน่ืองจากการตรวจกรองด้วย MS/MS ไม่มีความคุ้มค่าจึงไม่แนะนําให้อยู่ในชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้
หลักประกันสุขภาพแห่งชาติ อย่างไรก็ตาม เน่ืองจากการรักษาใน 4 โรค IVA PKU MSUD MCD มี
ความคุ้มค่า สํานักงานพัฒนาวิทยาศาสตร์และเทคโนโลยีแห่งชาติ (สวทช.) และหน่วยงานวิจัยที่
เก่ียวข้องควรให้ความสําคัญกับการพัฒนาวิธีการตรวจกรองโรคเหล่าน้ีให้มีต้นทุนต่ํา ซึ่งจะส่งผลให้
การตรวจกรองมีความคุ้มค่ามากข้ึน หรือควรมีการวิจัยทางคลินิกเพ่ือค้นหาวิธีการคัดเลือกบิดามารดา
และ/หรือทารกที่มีความเส่ียงสูงมาทําการตรวจกรองเพ่ือเพ่ิมความคุ้มค่าของการตรวจกรองให้ดี
ยิ่งขึ้น   

2. การรักษาผู้ป่วยก่อนผู้ป่วยมีอาการแสดงทางคลินิกหรือผู้ป่วยที่พบโรคได้ไวมีความคุ้มค่าใน 4 โรคคือ 
IVA PKU MSUD MCD มีความคุ้มค่า จึงควรบรรจุการรักษาโรคดังกล่าวอยู่ในชุดสิทธิประโยชน์
ภายใต้หลักประกันสุขภาพแห่งชาติ เพ่ือให้การรักษาผู้ป่วยที่ถูกค้นพบได้ไว 

3. การทดลอง (Pilot) โครงการตรวจกรองด้วยเครื่อง MS/MS ในทารกแรกเกิดในจํานวนที่มากเป็น
ระยะเวลาที่ยาวนานเพียงพอ เพ่ือตรวจกรองทารกในโรคพันธุกรรมเมตาบอลกิในกลุม่สารโมเลกุลเล็ก 
จะทําให้สามารถทราบอุบัติการณ์ที่แท้จริงของกลุ่มโรคดังกล่าวได้ โดยอาจจะสามารถทําได้โดยการ
จัดตั้งศูนย์การคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก ที่ศูนย์ปฏิบัติการการคัดกรอง
สุขภาพทารกแรกเกิดแห่งชาติ และโรงพยาบาลศิริราช  

4. ควรมีการข้ึนทะเบียนเคมีภัณฑ์และนมพิเศษหลายชนิดทีใ่ชรั้กษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสาร
โมเลกุลเล็ก เพ่ือให้เป็นยาหรือผลิตภัณฑ์ที่ใช้ในการรักษาโรคอย่างถูกต้องตามกฏหมาย  
 

7. รายละเอียดการมีส่วนร่วมของนักวิจัย 
  คณะผู้วิจัยทุกคนมีส่วนร่วมในการดําเนินงานวิจัยน้ี โดย  
  ภญ.พัทธรา ลีฬหวรงค์ และนายกิตติพงษ์ ธิบูรณ์บุญ ดําเนินการเก็บข้อมูลปฐมภูมิ ทบทวนวรรณกรรม
เพ่ือหาค่าตัวแปรสําหรับการวิเคราะห์ และวิเคราะห์ข้อมลู  
  ดร.นพ.ยศ ตีระวัฒนานนท์ ให้แนวทางและออกแบบการศกึษารวมทั้งเป็นที่ปรึกษางานวิจัย  
  ศ.เกียรติคุณ พญ.พรสวรรค์ วสันต ์ รศ.คลินิก. นพ.สุทธิพงษ์ ปังคานนท์  ศ.นพ.วรศักดิ์ โชติเลอศักดิ ์ 
ศ.พญ.ดวงฤด ีวัฒนศิริชัยกุล ผศ.นพ.นิธิวัชร์ วัฒนวิจารณ์ พญ.จุฬาลักษณ์ คุปตานนท ์ดร.ภญ.สมุณฑา ไชยสมจิตร 
ให้คําปรึกษาในการออกแบบการศึกษา การเก็บข้อมลูและวิจารณ์ผลการศึกษา  
  ท้ังน้ี คณะผู้วิจัยทุกคนมีส่วนร่วมในการเขียนและอนุมัติรายงานวิจัยฉบับน้ี  
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8. ผลประโยชน์ทับซ้อน 
   นักวิจัยทุกคนไม่มีผลประโยชน์ทับซอ้นทั้งทางตรงและทางออ้ม ผู้ใหทุ้นโดยสํานักงานหลักประกันสุขภาพ
แห่งชาติไม่ได้เก่ียวข้องในการออกแบบ ดําเนินการ และรายงานผลงานวิจัย 
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ภาคผนวก 1 ผลการจัดลําดับความสําคัญหรือความจําเป็นของโรคท่ีจะต้องสมควรให้มีการตรวจกรอง
และรกัษา 

ในปัจจุบันแม้ว่าโรคกลุ่มพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กจะสามารถตรวจกรองได้ตั้งแต่
แรกเกิด แต่ในกลุ่มโรคเหล่าน้ีประกอบด้วยโรคท่ีมีประสิทธิผลของการรักษาท่ีดี ซึ่งการตรวจกรองและพบโรคแล้ว
ทําการรักษาก่อนที่จะมีอาการแสดงทางคลินิกน้ันส่งผลดีอย่างมากต่อประสิทธิผลในการรักษา เช่นในโรค PKU 
(16) เป็นต้น อย่างไรก็ตามในปัจจุบันอาจจะยังไม่สามารถสรุปถึงประโยชน์ของการตรวจกรองและรักษาทารกท่ี
ป่วยเป็นโรคบางชนิด สําหรับประเทศไทยซึ่งมีความสามารถที่จํากัดในการดูแลรักษาผู้ป่วยโรคดังกล่าวหากจะมี
การตรวจกรองทารกทุกรายและรักษาทารกซึ่งเป็นโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กจึงควรพิจารณา
ประเด็นประโยชน์ของการมีการตรวจกรองและความสามารถในการจัดการกับผู้ป่วยโรคดังกล่าวเป็นอันดับแรก 
ดังน้ันการศึกษานี้จึงเริ่มต้นจากการจัดลําดับความสําคัญของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กของ
ประเทศไทย 

วัตถุประสงค ์

1. เพ่ือให้มกีารประเมินโดยการจัดลําดับความสําคัญของโรคในกลุ่มโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุม่สาร
โมเลกุลเล็ก ซึง่ควรมีการตรวจกรองและรักษาในประเทศไทย 

ระเบียบวิธวีิจัย 

 เป็นการจัดการประชุมผู้เชี่ยวชาญเพ่ือให้ความเห็นและอภิปรายร่วมกันและให้คะแนนเพ่ือการคัดเลือกโรค
ที่มีความสําคัญ โดยมีกรอบแนวคิดสําหรับการคัดเลือกโปรแกรมการตรวจกรองสุขภาพสําหรับประชาชนซึ่งปรับ
มาจากข้อแนะนําขององค์การอนามัยโลกและ Wilson Jungner (52) ซึ่งกรอบดังกล่าวคือ 

1. ขนาดของปัญหาด้านสุขภาพ (Magnitude of health problems) โดยพิจารณาจาก อุบัติการณ์ 
(Incidence) และความรุนแรง (Severity) 

2. การมีเทคโนโลยีที่ใช้สําหรับตรวจกรอง (available of technology)  โดยการตรวจกรองต้องทําได้ง่าย 
เชื่อถือได้  สามารถทําซ้ําได้ มีความถูกต้องและมีมาตรฐาน 

3. ความปลอดภัยของเครื่องมือสําหรับการตรวจกรอง (Safety) โดยเครื่องมือท่ีใช้ตรวจกรองต้องไม่
ก่อให้เกิดการบาดเจ็บอย่างรุนแรง การพิการ หรือเสียชีวิต 

4. ประสิทธิผลของการตรวจกรองและการรักษา (Effectiveness of screening and treatment) 
โดย การตรวจกรองซึ่งทําให้เจอโรคได้ไว (Early diagnosis) สามารถลดการเสียชีวิต (Mortality) และ
ความพิการ (Morbidity) ได้และ การรักษาหลังจากการตรวจพบได้ไวน้ันต้องมีประสิทธิผลท่ีดีกว่าการ
รักษาจากการพบโรคเม่ือมีอาการแสดงแล้ว 

 สําหรับข้ันตอนในการคัดเลอืกโรคมดีังน้ี 
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1. ผู้เชี่ยวชาญจาก 4 สถาบันซึ่งประกอบไปด้วยกุมารแพทย์จาก คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล 
คณะแพทยศาสต์จุฬาลงกรณม์หาวิทยาลัย คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดีและสถาบัน
สุขภาพเด็กแหง่ชาติมหาราชนีิ ลงคะแนนคัดเลอืกโรคในกลุ่มดังกล่าวขึ้นมา 10 ลําดับแรก โดย
เรียงความสําคัญจากมากไปน้อยจาก 1-10 (โรคที่ได้รับเลอืกเป็นอันดับ 1 ได้ 10 คะแนน อันดับ 2 
ได้ 8 คะแนน อันดับ 3 ได ้7 คะแนน เป็นลาํดบัไปจนถึงอนัดับ 10 ได้ 1 คะแนน) โดยการคัดเลอืกใน
รอบแรกนี้ ขอให้ผู้เชี่ยวชาญใช้ความรู้และประสบการณท์ีม่าผ่านคัดเลอืกโรคที่มีความเห็นว่าเป็นโรค
ที่สําคัญ หลังจากนั้นนักวิจัยจัดลําดับโรคที่ได้รับการเรียงลาํดับท่ี 1-10 

2. ที่ประชุมร่วมกันอภิปรายถึงโรคที่ถูกคดัเลอืกข้ึนมา โดยใชก้รอบแนวคดิในการคัดเลอืกโรคดังกล่าว
ข้างต้นเป็นแนวทางในการอภิปราย 

3. ผู้เชี่ยวชาญจาก 4 สถาบันลงคะแนนคัดเลอืกโรค 5 ลําดับแรกจาก 10 อนัดับที่ได้รับแรกในรอบแรก  
4. ที่ประชุมร่วมกันสรุปถึงโรคทีจ่ะนําไปศึกษา 

รายชื่อโรคในกลุ่มโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก 

Amino acid disorders Fatty acid disorders Organic acid disorders 
Argininemia MCAD deficiency Malonic acidemia   

Argininosuccinic acidemia  VLCAD deficiency Propionic acidemia   
Citrullinemia type I LCHAD deficiency Methylmalonic acidemia    
Citrullinemia type II Carnitine uptake defect Isovaleric acidemia   

MSUD  SCAD deficiency *2MBG deficiency 
Homocystinuria  *CPT-I deficiency HMG deficiency 

Hypermethioninemia  Glutaric acidemia type II 3MCC deficiency 
Hyperphenylalaninemia  *CACT deficiency 3-Methylglutaconic aciduria 

Phenylketonuria  *CPT-II deficiency *2M3HBA deficiency 
Tyrosinemia type I *TFP deficiency Beta-ketothiolase deficiency 
Tyrosinemia type II  Multiple carboxylase 

deficiency 
Tyrosinemia type III  Glutaric acidemia type I  

  Isobutyryl CoA dehydrogenase

  Other disorders 

  Biotinidase 

  Galactosaemia 
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ผลการศกึษา 

 มีผู้เชี่ยวชาญประกอบด้วยกุมารแพทย์จาก 4 สถาบันท่ีมีความเชี่ยวชาญในการดูแลรักษาผู้ป่วยโรค
ดังกล่าวของประเทศไทย คือคณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล คณะแพทยศาสต์จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย คณะ
แพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี และสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี ร่วมการประชุมเพ่ือคัดเลือกโรค 
โดยในรอบแรกมีผลของการคัดเลือกโรคเพ่ือทําการศึกษาหาความคุ้มค่า ดังน้ี ลําดับที่ 1 โรค IVA ได้ 31 คะแนน 
ลําดับที่ 2 MSUD และ PA ได้ 28 คะแนน ลําดับที่ 4 โรค MMA ได้คะแนน 26 ลําดับท่ี 5 โรค PKU ได้ 19 
คะแนน ลําดับที่ 6 โรค MCD ได้ 16 คะแนน ลําดับที่ 7 โรค Citrullinemia type I ได้ 12 คะแนน ลําดับท่ี 8 โรค 
Tyrosinemia type I ได้ 9 คะแนน ลําดับที่ 9 โรค Carnitine uptake defect และโรคMalonic acidemia ได้ 
8 คะแนน และลําดับที่ 10 โรค MCAD ได้ 7 คะแนน 

  
ผลจากการคัดเลือกโรครอบที่ 1 จัดลําดับ 10 โรคแรก 

โรค ลําดับที ่ คะแนน 

Isovaleric acidemia   1 31 

MSUD  2 28 

Propionic acidemia   2 28 

Methylmalonic acidemia    4 26 

Phenylketonuria  5 19 

Multiple carboxylase deficiency 6 16 

Citrullinemia type I 7 12 

Tyrosinemia type I 8 9 

Carnitine uptake defect 9 8 

Malonic acidemia   9 8 

MCAD deficiency 10 7 

Citrullinemia type II 11 6 

Homocystinuria  12 5 

Argininosuccinic acidemia  13 4 

HMG CoA deficiency 13 4 

Glutaric acidemia type I  13 4 
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โรค ลําดับที ่ คะแนน 

Beta-ketothiolase deficiency 14 3 

Argininemia 15 1 

Glutaric acidemia type II 15 1 

 
 หลังจากการลงคะแนนในรอบที่ 1 จบลง ได้มีการจัดกลุม่โรคใหม ่เน่ืองจากผู้เชี่ยวชาญมีความเห็นว่าโรค
ในบางโรคมีการรักษาที่คล้ายคลึงกันจึงสมควรจัดอยู่ในกลุม่เดียวกัน ดังน้ี โรค MMA รวมกับโรค PA โรคในกลุ่ม 
Fatty acid disorders น้ันควรจะจดัเป็นกลุ่มเดียวกัน 
 โดยผลของการลงคะแนนในรอบสดุท้ายเปน็ดังน้ี โรคท่ีไดรั้บคัดเลอืกโดยมีคะแนนเป็นลําดับที ่1 คือ โรค 
IVA ได้ 16 คะแนน ลําดับที่ 2 โรค PA และโรค MMA ได้ 14 คะแนน ลําดับที ่3 โรค MSUD ได ้13 คะแนน 
ลําดับที ่4 โรค PKU ได ้7 คะแนน และลําดบัที่ 5 โรค MCD ได ้4 คะแนน 
 
ผลจากการคัดเลือกโรครอบที่ 2 จัดลําดับ 5 โรคแรก 

โรค ลําดับที ่ คะแนนรวม 
Isovaleric acidemia   1 16 

Propionic acidemia  และ 
Methylmalonic acidemia    

2 14 

MSUD  3 13 

Phenylketonuria  4 7 

Multiple carboxylase deficiency 5 4 
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ภาคผนวก 2 ความน่าจะเปน็ของการเสียชีวิตของผูป้ว่ย 
 

อายุ IVA MMA PA MSUD PKU ประชากรไทย 
<1 28.53% 18.62% 26.83% 15.97% 0.10% 0.81% 
1 6.02% 6.85% 11.69% 7.37% 0.15% 0.10% 
2 4.12% 5.15% 9.12% 5.90% 0.19% 0.10% 
3 3.28% 4.37% 7.97% 5.33% 0.26% 0.10% 
4 2.69% 3.72% 6.89% 4.60% 0.16% 0.10% 
5 2.34% 3.33% 6.27% 4.24% 0.16% 0.06% 
6 2.10% 3.04% 5.81% 3.96% 0.16% 0.06% 
7 1.91% 2.82% 5.44% 3.74% 0.25% 0.06% 
8 1.77% 2.63% 5.12% 3.55% 0.25% 0.06% 
9 1.63% 2.47% 4.83% 3.35% 2.88% 0.06% 
10 1.52% 2.34% 4.61% 3.22% 2.88% 0.05% 
11 1.43% 2.23% 4.41% 3.10% 2.88% 0.05% 
12 1.36% 2.13% 4.25% 2.99% 2.88% 0.05% 
13 1.26% 2.02% 4.02% 2.82% 2.88% 0.05% 
14 1.47% 2.17% 4.46% 3.33% 2.88% 0.05% 
15 1.42% 2.10% 4.34% 3.26% 2.88% 0.15% 
16 1.37% 2.04% 4.23% 3.19% 2.88% 0.15% 
17 1.33% 1.98% 4.13% 3.13% 2.88% 0.15% 
18 1.29% 1.93% 4.03% 3.07% 2.88% 0.15% 
19 1.33% 1.95% 4.13% 3.20% 4.57% 0.15% 
20 1.30% 1.90% 4.05% 3.15% 4.57% 0.18% 
21 1.27% 1.86% 3.97% 3.10% 4.57% 0.18% 
22 1.24% 1.82% 3.91% 3.06% 4.57% 0.18% 
23 1.21% 1.79% 3.84% 3.02% 4.57% 0.18% 
24 1.39% 1.92% 4.23% 3.45% 4.57% 0.18% 
25 1.37% 1.89% 4.17% 3.42% 4.57% 0.25% 
26 1.34% 1.86% 4.12% 3.38% 4.57% 0.25% 
27 1.32% 1.83% 4.07% 3.35% 4.57% 0.25% 
28 1.36% 1.85% 4.21% 3.52% 4.57% 0.25% 
29 1.55% 1.99% 4.66% 4.01% 4.39% 0.25% 
30 1.53% 1.96% 4.61% 3.99% 4.39% 0.32% 
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อายุ IVA MMA PA MSUD PKU ประชากรไทย 
31 1.50% 1.93% 4.57% 3.96% 4.39% 0.32% 
32 1.48% 1.91% 4.53% 3.94% 4.39% 0.32% 
33 1.46% 1.88% 4.49% 3.91% 4.39% 0.32% 
34 1.51% 1.91% 4.62% 4.07% 4.39% 0.32% 
35 1.49% 1.89% 4.58% 4.05% 4.39% 0.35% 
36 1.47% 1.86% 4.55% 4.02% 4.39% 0.35% 
37 1.45% 1.84% 4.51% 4.00% 4.39% 0.35% 
38 1.43% 1.81% 4.48% 3.99% 4.39% 0.35% 
39 1.57% 1.92% 4.85% 4.40% 3.54% 0.35% 
40 1.55% 1.90% 4.82% 4.38% 3.54% 0.41% 
41 1.52% 1.87% 4.79% 4.36% 3.54% 0.41% 
42 1.50% 1.85% 4.76% 4.35% 3.54% 0.41% 
43 1.48% 1.82% 4.70% 4.30% 3.54% 0.41% 
44 1.73% 2.03% 5.40% 5.07% 3.54% 0.41% 
45 1.71% 2.01% 5.37% 5.06% 3.54% 0.52% 
46 1.68% 1.98% 5.34% 5.05% 3.54% 0.52% 
47 1.66% 1.95% 5.31% 5.03% 3.54% 0.52% 
48 1.63% 1.93% 5.28% 5.02% 3.54% 0.52% 
49 2.08% 2.31% 6.59% 6.47% 3.24% 0.52% 
50 2.04% 2.27% 6.56% 6.46% 3.24% 0.72% 
51 2.00% 2.23% 6.52% 6.44% 3.24% 0.72% 
52 1.97% 2.20% 6.48% 6.43% 3.24% 0.72% 
53 1.93% 2.17% 6.44% 6.42% 3.24% 0.72% 
54 2.54% 2.69% 8.38% 8.61% 3.24% 0.72% 
55 2.48% 2.63% 8.31% 8.60% 3.24% 1.04% 
56 2.41% 2.58% 8.25% 8.59% 3.24% 1.04% 
57 2.35% 2.53% 8.18% 8.58% 3.24% 1.04% 
58 2.26% 2.46% 7.91% 8.33% 3.24% 1.04% 
59 2.89% 3.01% 10.10% 10.93% 11.30% 1.04% 
60 2.81% 2.94% 9.98% 10.92% 11.30% 1.42% 
61 2.72% 2.88% 9.85% 10.91% 11.30% 1.42% 
62 2.65% 2.82% 9.72% 10.90% 11.30% 1.42% 
63 2.58% 2.76% 9.59% 10.90% 11.30% 1.42% 
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อายุ IVA MMA PA MSUD PKU ประชากรไทย 
64 3.53% 3.62% 13.11% 15.45% 11.30% 1.42% 
65 3.40% 3.52% 12.79% 15.44% 11.30% 2.08% 
66 3.28% 3.43% 12.45% 15.43% 11.30% 2.08% 
67 3.17% 3.35% 12.10% 15.42% 11.30% 2.08% 
68 3.10% 3.30% 11.93% 15.74% 11.30% 2.08% 
69 4.40% 4.52% 16.67% 23.28% 11.30% 2.08% 
70 4.22% 4.40% 15.64% 23.27% 11.30% 3.16% 
71 4.08% 4.29% 14.59% 23.27% 11.30% 3.16% 
72 3.96% 4.21% 13.52% 23.26% 11.30% 3.16% 
73 3.86% 4.14% 12.47% 23.25% 11.30% 3.16% 
74 5.76% 6.00% 17.12% 35.86% 11.30% 3.16% 
75 5.60% 5.89% 14.65% 35.86% 11.30% 4.95% 
76 5.49% 5.81% 12.57% 35.85% 11.30% 4.95% 
77 5.41% 5.75% 10.90% 35.84% 11.30% 4.95% 
78 5.34% 5.71% 9.20% 31.91% 11.30% 4.95% 
79 8.12% 8.47% 12.40% 49.11% 11.30% 4.95% 
80 8.07% 8.43% 11.03% 49.10% 11.30% 7.72% 
81 8.04% 8.41% 10.22% 49.09% 11.30% 7.72% 
82 8.02% 8.40% 9.75% 49.09% 11.30% 7.72% 
83 8.01% 8.39% 9.48% 49.08% 11.30% 7.72% 
84 11.64% 12.02% 13.06% 71.76% 11.30% 7.72% 
85 11.64% 12.02% 12.86% 71.75% 11.30% 11.36% 
86 11.63% 12.01% 12.80% 71.75% 11.30% 11.36% 
87 11.63% 12.01% 12.77% 71.74% 11.30% 11.36% 
88 11.63% 12.00% 12.75% 71.73% 11.30% 11.36% 
89 11.62% 12.00% 12.74% 71.73% 11.30% 11.36% 
90 11.62% 11.99% 12.74% 71.72% 11.30% 11.36% 
91 11.62% 11.99% 12.73% 71.72% 11.30% 11.36% 
92 11.62% 11.98% 12.72% 71.71% 11.30% 11.36% 
93 11.62% 11.98% 12.71% 71.71% 11.30% 11.36% 
94 11.61% 11.98% 12.71% 71.70% 11.30% 11.36% 
95 11.61% 11.97% 12.70% 71.70% 11.30% 11.36% 
96 11.61% 11.97% 12.69% 71.70% 11.30% 11.36% 
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อายุ IVA MMA PA MSUD PKU ประชากรไทย 
97 11.61% 11.97% 12.68% 71.70% 11.30% 11.36% 
98 11.61% 11.96% 12.68% 71.73% 11.30% 11.36% 
99 11.60% 11.96% 12.67% 71.83% 11.30% 11.36% 
100 11.60% 11.96% 12.67% 71.83% 11.30% 11.36% 
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ภาคผนวก 3 การประมาณการณ์ต้นทุนการตรวจกรองด้วยเคร่ือง MS/MS 
 

 Sample Quotation 111 Sample Quotation 212 
ราคาค่าเคร่ือง MS/MS ต่อเคร่ือง 15,000,000 บาท 9,800,000 บาท 
จํานวนเครื่องที่ตอ้งใช้เพ่ือตรวจกรองทั้งประเทศ  9 เครือ่ง 8 เคร่ือง 
รวมราคาค่าเคร่ือง MS/MS ทั้งหมด 135,000,000 บาท 74,400,000 บาท 
อายุเคร่ือง  7 ปี 8 ปี 
ราคาซากของเครื่อง 0 บาท 500,000 บาท 
ต้นทุนการลงทนุเฉลี่ยตอ่ปี (Equivalent annual cost) 19,285,714  บาท 9,300,000 บาท 
ค่านํ้ายาการตรวจต่อ 1 ราย 300 บาท 111 บาท 
ค่าดูแลรักษาเครื่อง MS/MS ท้ังหมดตอ่ปี 1,800,000 บาท 4,760,000 บาท 

 

ต้นทุนค่าแรงงาน (บาท/ต่อปี)* 68,082,883 (S.E. = 
37,377,153) 

27,828,895 (S.E. = 
15,277,920) 

 

   

ประมาณต้นทนุเฉลี่ยตอ่การตรวจกรองทารก 1 ราย  423.32 บาท 171.94 บาท 
   

  
*เอกสารอ้างองิ (38, 42, 43) 
 
 
 
  

                                           
11 บริษัทเพอร์กิน เอลเมอร ์ประเทศไทย จํากัด (เครือ่งรุ่น TQD MSMS) ตรวจกรองทารกได้ประมาณ 75,000-
100,000 รายตอ่ปี 
12 บริษัท เฮเลนา ไทย ลาบอราตอรีส่์ จํากดั (เครื่องรุ่น ABI 3200) ตรวจกรองทารกไดป้ระมาณ 100,000 รายต่อปี 
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ภาคผนวก 4 แบบสอบถามต้นทุนทางตรงที่ไม่ใช่ทางการแพทย์ 
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ภาคผนวก 5 แบบสอบถามคุณภาพชีวิต (ตัวอย่าง) 
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ภาคผนวก 6 หนังสือรับรองการดําเนนิการวิจัยในมนุษย ์
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ภาคผนวก 7 รายการยาและค่าใช้จ่ายจากเคมีภัณฑ์และนมพิเศษที่ไม่อยู่ในชดุสิทธิประโยชนภ์ายใต้หลักประกันสุขภาพแห่งชาติ 
 
 

 

ยา Dose Average 
weight (kg) 

Price (baht) 
/gram 

Disorders Number of 
patients 

Expense of each 
patient (baht/year) 

L-carnitine 
Biotin 
L-arginine 
Sodium benzoate 
Glycine 
Betaine 
Sodium phenylbutyrate 
Sodium phenylacetate 
L-citrulline 
Valine  
Isoleucine 
5-OH –tryptophan 
BH4 

100 mg/kg/day 
5-10 mg/day 

600 mg/kg/day 
250 mg/kg/day 
150 mg/kg/day 

9 g/day 
250 mg/kg/day 
250 mg/kg/day 
170 mg/kg/day 
50 mg/kg/day 
30 mg/kg/day 
10 mg/kg/day 
5 mg/kg/day 

10 
10 
10 
10 
10 
50 
10 
10 
10 
10 
10 
10 
10 

100 
3,700 

19 
4 
5 
10 
200 
100 
200 
32 

39,000 
1,370 
5,500 

Organic acidemia, fatty acid oxidation and ketone 
defects 

Multiple carboxylase deficiency, Propionic 
acidemia 

Urea cycle defects 
Urea cycle defects 
Isovaleric acidemia 

Homocystinuria 
Urea cycle defects 
Urea cycle defects 
Urea cycle defects 

MSUD, organic acidemia (crisis ~ 1 month) 
MSUD, organic acidemia (crisis ~ 1 month) 

BH4 deficiency (PKU variant) 
BH4 deficiency (PKU variant) 

20 
5 
5 
5 
5 
2 
3 
3 
3 
3 
3 
1 
1 

730,000 
67,525 
208,050 
45,625 
13,688 
65,700 
547,500 
273,750 
372,300 
1,440 

1,053,000 
50,000 
100,000 

รวม     59 3,528,578 

ข้อมูลจากสาขาวิชาเวชพันธุศาสตร์ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล 
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สาขาวิชาเวชพันธุศาสตร์ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ศิรริาชพยาบาล มีผู้ป่วยเด็กโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกทีอ่ยู่ในความดูแลหลายคนที่ตอ้งการนมพิเศษ (Metabolic Product) จึงต้องขอรับบริจาค
นมพิเศษจากบริษัท Mead Johnson Nutrition (Thailand) ดงัรายการต่อไปน้ี 
  
ชื่อผลติภัณฑ์       จํานวน (ผูป่้วย)      จํานวน ( กระป๋อง )     สําหรับโรค 
BCAD 1   3  48                    MSUD 
BCAD 2   3  54                    MSUD 
LMD                         3  150                   Isovaleric acidemia  
OA 1                             3  120                   Propionic or Methylmalonic Acidemia 
OA 2                             8  216        Propionic or Methylmalonic  Acidemia 
WND TM  1                       3  90        Urea  cycle  disorsers 
WND TM  2                       3  150        Urea  cycle  disorsers 
Phenyl-Free® 1              3  36            Phenylketonuria 
Phenyl-Free® 2              2  48        Phenylketonuria 
PFD 1   10  96        Inborn error of metabolism 
รวม                              1,008  กระป๋อง 
มูลค่า         1,008,000 บาท 
รวมค่าใช้จ่ายผู้ปว่ยเด็กโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกทีไ่ม่อยู่ในชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้หลกัประกนัสุขภาพ
แห่งชาต ิ(นมและยา) = 4,536,578 บาท/ปี 
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ภาคผนวก 8 โรคพนัธุกรรมเมตาบอลกิในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กและจํานวนผู้ป่วยที่มารบั
การรักษาที่ คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล  

Disorders Case 
จํานวนผู้ป่วย จํานวนครอบครัว 

Small molecule disorders 
1. Organic acid disorders 

 Alkaptonuria 
 Methylmalonic acidemia (MMA) 
1. Mutase deficiency 
2. Cobalamin A defect 
3. Cobalamin B defect 
4. Combined methylmalonic acidemia and homocystinuria 
5. Unknown mutations 
 Isovaleric acidemia 
 Propionic acidemia 
 Multiple carboxylase deficiency 
 -ketothiolase deficiency  
 Ketone metabolism disorder 
 Fumarase deficiency 
 Glutaric aciduria type I 
 Glutaric aciduria type II 

  
2. Amino acid disorders 

 Hyperphenylalaninemia 
1. Phenylketonuria (PKU) (Phe ≥ 10 mg/dl) 
2. Mild hyperphenylalaninemia 
3. Tetrahydrobiopterin deficiency 
 Maple syrup urine disease 
 Nonketotic hyperglycinemia 
 Homocystinuria 
 Urea cycle defects 
1. CPS deficiency 
2. OTC deficiency 
3. Citrullinemia type I 
4. Argininosuccinic aciduria 
 Hyperornithinemia (OAT deficiency) 
 

3. Fatty acid oxidation disorders 
 Primary systemic carnitine deficiency 
 Carnitine palmitoyltransferase type I def. 
 Carnitine-acylcarnitine translocase def. 
 Medium-chained acyl CoA dehydrogenase def. 

         

               Total 

 

40 
1 
 
3 
2 
6 
2 
2 
8 
3 
3 
2 
3 
1 
1 
3 
 

49 
 
6 
5 
1 
13 
7 
2 
 
2 
3 
6 
2 
2 
 

8 
3 
1 
3 
1 
 

97 

 

36 
1 
 
3 
2 
5 
2 
2 
8 
3 
3 
2 
1 
1 
1 
2 
 

47 
 
5 
5 
1 
13 
7 
1 
 
2 
3 
6 
2 
2 
 

8 
3 
1 
3 
1 
 

91 

   
 

หมายเหตุ ข้อมูลจากจากสาขาวิชาเวชพันธุศาสตร์ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ศิริ
ราชพยาบาล ต้ังแต่ พ.ศ. 2540 – ปัจจุบัน (พค. 2556) 
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ภาคผนวกที ่9   โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุม่สารโมเลกุลเล็กในเอเชีย 
 

 ญี่ปุ่น เกาหล ี ใต้หวนั จีน 

1.NBS initiation 1977 1985 1985 1980 

2.PILOT PROJECT MS/MS 
1997 – 2007 

(6 lab) 
1997 2001 

2000 – 2007 

(1 lab) 

3. CURRENT  SCREENING 6  20 - 30 Dis 6 Dis 11 Dis 2 Dis 

4. ROUTINE TMS 2010  2011 2001 2001 No data 

5. Total number screened 606,380 ? ? 17,961,826 

6. Estimated cost - - - - 

7. OVERALL IEM Prevalence ? ? ? 1 : 5,800 

8. Most common IEM - - 
POMPE 

(1 : 18,108) 
PKU (HPA) 

9. Common IEM 
UCD (1 : 30,000) 

WILSON (1 : 30,000) 

CAH, 

Wilson (1: 30,000) 
 

PKU, MMA, 

FAOD, MCD 

10. Incidence   

       PKU (HPA)  

       MMA 

       PA 

       IVA 

       MSUD 

       CH 

 

1 : 74,200 

 

        no data 

 

1 : 517,500 

1 : 2,200 

             

      no data 

  

 

                    

      no data 

          

 

 

1 : 11,763 

 

       no data 

 

 

1 : 2,030 

 SEIJI  YAMAGUCHI HAN-WOOK YOO Wuh-LIANG HWU XUE FAN GU 
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ตอ 

 มาเลเซีย อินเดีย อินโดนีเชีย 
ไทย 

สธ. ศิริราช 

1. NBS initiation 1998 2006 - 2008 
Developing 

(only CH) 
1996 2005 

2. Pilot project  

    MS/MS 
2006 

Developing 

(1 state) 
- 

2003 – 2005 

(1 lab) 
- 

3. Current  

    Screening (Dis.) 

2 

(CH & G6PD) 

2 

(CH & G6PD) 

1 

(CH) 

2 

(CH & PKU) 

2 

(CH & PKU) 

4. Routine MS/MS - - - - - 

5. Total number  

    screened 
no data no data - 5,243,841 210,761 

6. Estimated cost - - - - - 

7. Overall IEM  

    prevalence 
- - - - - 

8. Most common      

    IEM 
? ? ? ? ? 

9. Common IEM 

(Hospital – based) OA, AA, UCD 

MSUD, PKU, 

NKH,MMA, 

PA,CAH,G6PD 

MMA, MSUD, 

PKU, IVA 
? 

PKU, MSUD, 

OA, FAOD 

10. Incidence 

       PKU (HPA) 

       MMA 

       PA 

       MSUD 

       CH 

 

 

 

 

 

1 : 3,026 

 

 

     no data 

 

 

1 : 1,466 

 

 

 

no data 

 

1: 327,740 

 

no data 

 

1 : 29,962 

 

no data 

 

1: 2,724 

 MK THONG IC VERMA DAMAYANTI  P.WASANT 
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