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MS/MS เทคโนโลยีใหม่ ตรวจโรคทางพันธุกรรม  

เคร่ือง Tandem Mass Spectrometry (MS/MS) เป็นเทคโนโลยีล่าสุดท่ีมีประสิทธิภาพสูงสามารถค้น

พบความผิดทางพันธุกรรมกว่า 30 ชนิดได้อย่างรวดเร็วและแม่นยำ� สำ�หรับประเทศไทยการมีนโยบาย

ตรวจกรองโรคด้วยเทคโนโลยีดังกล่าวให้กับเด็กแรกเกิดทุกรายจะมีต้นทุนสูงมาก จึงมีความจำ�เป็นท่ีจะ

ต้องศึกษาผลได้และต้นทุนท่ีจะเกิดข้ึนจากนโยบายการตรวจกรองดังกล่าวอย่างรอบด้าน เอกสารน้ีจัด

ทำ�ข้ึนเพ่ือนำ�เสนอผลจากการศึกษาความคุ้มค่าของการใช้ MS/MS ตรวจกรองทารกแรกเกิดทุกรายใน

ประเทศไทย รวมถึงข้อเสนอแนะเชิงนโยบายเก่ียวกับการตรวจกรองดังกล่าว

	 กลุ่มโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก (Inborn 

errors of metabolism: accumulation of toxic small molecules--IEMs) 

เป็นกลุ่มของโรคหายาก โดยเป็นความผิดปกติแต่กำ�เนิดท่ีมีสาเหตุมาจาก

ความผิดปกติของยีน (Gene) โดยท่ัวไปแล้วโรคกลุ่มน้ีมีความรุนแรงโดยเฉพาะ

อย่างย่ิงต่อทารกแรกเกิด โรคกลุ่มน้ีเป็นสาเหตุท่ีทำ�ให้เกิดความพิการหรือแม้

กระท่ังเสียชีวิตอย่างรวดเร็ว ท่ัวโลกในปัจจุบันมีการค้นพบโรคกลุ่มน้ีมากกว่า 

30 ชนิด (1) สำ�หรับในประเทศไทย แม้ว่ายังไม่มีรายงานอุบัติการณ์ของกลุ่ม

โรคน้ีอย่างชัดเจน แต่คาดการณ์ได้ว่าโรคท่ีพบได้บ่อย คือ PKU IVA MMA 

PA MSUD และ MCD 

	 จากความผิดปกติของยีนส่งผลให้ผู้ป่วยด้วยโรคในกลุ่มน้ีมี

กระบวนการสร้างและสลายสารอาหาร (Metabolism) ท่ีผิดปกติ ทำ�ให้ไม่

สามารถย่อยสลายกรดบางชนิดได้ เช่น ลิวซีน (Leucine) วาลีน (Valine) 

เป็นต้น หากไม่ได้รับการรักษาอย่างถูกต้องและทันท่วงที จะเกิดภาวะร่างกาย

เป็นกรดมากกว่าปกติซ่ึงจะเป็นพิษต่อร่างกายในท่ีสุด โดยท่ัวไปผู้ป่วยจะมี

ความผิดปกติทางสมองและสติปัญญา รวมถึงมีพัฒนาการล่าช้า ท้ังในระดับ

ความรุนแรงต้ังแต่น้อยไปถึงข้ันรุนแรงมาก นอกจากน้ี ยังพบความผิดปกติของ

อวัยวะอ่ืนๆ เช่น ระบบทางเดินอาหาร ไต หัวใจ (2)

คาดการณ์ว่าในแต่ละโรคจะพบในทารกแรกเกิด
ทุกๆ 1 รายจาก 40,000-200,000 ราย{

{
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เทคโนโลยีเพื่อการตรวจพบโรคให้ได้รวดเร็ว

	 ในปัจจุบัน การวินิจฉัยโรคอย่างรวดเร็วก่อนท่ีผู้ป่วยจะมีอาการ

แสดงทางคลินิก รวมท้ังการให้การรักษาท่ีถูกวิธี สามารถลดโอกาสการ

เกิดความผิดปกติหรือโรคแทรกซ้อนท่ีรุนแรง และช่วยยืดอายุโดยท่ีผู้ป่วยมี

คุณภาพชีวิตท่ีดีได้ ปัจจุบันประเทศไทยมีนโยบายการตรวจกรองโรค PKU 

สำ�หรับทารกแรกเกิดทุกรายเพียงโรคเดียว ซ่ึงเร่ิมดำ�เนินการมาต้ังแต่ปี พ.ศ. 

2539 (3) ขณะท่ีโรคอ่ืนๆ ไม่มีการตรวจกรอง ผู้ป่วยส่วนใหญ่จะได้รับ

การรักษาเม่ือแสดงอาการแล้ว ซ่ึงทำ�ให้การรักษาไม่เกิดประสิทธิผลสูงสุด 

เคร่ือง Tandem Mass Spectrometry (MS/MS) เป็นเทคโนโลยีล่าสุดท่ี

มีประสิทธิภาพสูง สามารถค้นพบความผิดปกติได้อย่างรวดเร็วและแม่นยำ� 

และเป็นเคร่ืองมือชนิดเดียวท่ีสามารถตรวจกรองโรคต่างๆ ข้างต้นได้ อย่างไร

ก็ตาม การดำ�เนินการตรวจกรองโรคกลุ่มดังกล่าวให้กับทารกแรกเกิดทุกราย

คาดการณ์ว่าจะมีต้นทุนท่ีสูง หากประเทศไทยสนับสนุนให้มีนโยบายดังกล่าว

อาจก่อให้เกิดภาระงบประมาณทางด้านสุขภาพได้ จึงมีความจำ�เป็นท่ีจะต้อง

ศึกษาความความคุ้มค่าของการตรวจกรองด้วยเคร่ืองมือชนิดน้ีในบริบทของ

ประเทศไทย
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• เน่ืองจากการตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในกลุ่มสารโมเลกุล

เล็ก ด้วย MS/MS ให้กับทารกแรกเกิดทุกรายไม่มีความคุ้มค่า จึงไม่

แนะนำ�ให้บริการดังกล่าวอยู่ในชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้ระบบหลัก

ประกันสุขภาพแห่งชาติ 

• การให้การรักษาผู้ป่วยก่อนผู้ป่วยแสดงทางคลินิกหรือผู้ป่วยท่ีพบโรค

ได้อย่างรวดเร็ว มีความคุ้มค่าใน 4 โรคคือ IVA PKU MSUD MCD จึง

ควรบรรจุการรักษาโรคดังกล่าวอยู่ในชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้ระบบหลัก

ประกันสุขภาพแห่งชาติ 

• เน่ืองจากอุบัติการณ์ของโรคส่งผลอย่างมากต่อความคุ้มค่าของ

นโยบายตรวจกรองโรค การทดลอง (Pilot) โครงการตรวจกรองด้วย

เคร่ือง MS/MS ในทารกแรกเกิดในจำ�นวนท่ีมากเป็นระยะเวลาท่ี

ยาวนานเพียงพอ เพ่ือตรวจกรองทารกในโรคพันธุกรรมเมตาบอ

ลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็ก จึงมีความจำ�เป็น ซ่ึงทำ�ให้สามารถทราบ           

อุบัติการณ์ท่ีแท้จริงของกลุ่มโรคดังกล่าวได้ 

• สำ�นักงานพัฒนาวิทยาศาสตร์และเทคโนโลยีแห่งชาติ (สวทช.) และ

หน่วยงานวิจัยท่ีเก่ียวข้องควรให้ความสำ�คัญกับการพัฒนาวิธีการตรวจ

กรองโรคเหล่าน้ีให้มีต้นทุนต่ำ� ซ่ึงจะส่งผลให้การตรวจกรองมีความคุ้ม

ค่ามากข้ึน หรือควรมีการวิจัยทางคลินิกเพ่ือค้นหาวิธีการคัดเลือกบิดา

มารดาและ/หรือทารกท่ีมีความเส่ียงสูงมาทำ�การตรวจกรองเพ่ือเพ่ิม

ความคุ้มค่าของการตรวจกรองให้ดีย่ิงข้ึน  

ข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย

„
        การตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก
ในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กโดยใช้วิธี MS/MS ในเด็กแรก
เกิดทุกรายไม่มีความคุ้มค่าในบริบทของประเทศไทย

„

ในกรณีท่ีไม่มีระบบการตรวจกรองด้วยเคร่ือง MS/MS การรักษาผู้ป่วย

ท่ีได้รับการวินิจฉัยอย่างรวดเร็วก่อนแสดงอาการทางคลินิกสำ�หรับโรค 

4 โรค ได้แก่ โรค MCD (-154,965 บาท ต่อ 1 ปีสุขภาวะ) โรค PKU 

(52,383 บาท ต่อ 1 ปีสุขภาวะ) โรค MSUD (73,232 บาท ต่อ 1 ปี

สุขภาวะ) และ โรค IVA (86,167 บาท ต่อ 1 ปีสุขภาวะ) มีความคุ้มค่า

มากกว่าการให้การรักษาภายหลังจากผู้ป่วยแสดงอาการทางคลินิกแล้ว

	

จากผลการศึกษาสามารถสรุปได้ว่า การตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตา

บอลิกในกลุ่มสารโมเลกุลเล็กโดยใช้วิธี MS/MS ในเด็กแรกเกิดทุกราย

ไม่มีความคุ้มค่าในบริบทของประเทศไทย อย่างไรก็ตาม งานวิจัยได้พบ

ว่าการรักษา ผู้ป่วยท่ีได้รับการวินิจฉัยอย่างรวดเร็วก่อนแสดงอาการทาง

คลินิกสำ�หรับโรค IVA MSUD PKU MCD มีความคุ้มค่า  ในบริบทของ

ประเทศไทย 
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