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1.  ดร. นพ.ยศ ตีระวัฒนานนท2  มูลนิธิเพ่ือการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดBานสุขภาพ  
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3.  ดร.ฐิตา จงสมจิตต2  มูลนิธิเพ่ือการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดBานสุขภาพ  
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3.  พญ.พิมพ2ชนก กุลศิริชวโรจน2  ศูนย2เปUนเลิศโรคกลBามเน้ืออSอนแรง คณะแพทยศาสตร2ศิริราชพยาบาล  
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5.  ศ. นพ.วรศักด์ิ โชติเลอศักด์ิ  ศูนย2เช่ียวชาญเฉพาะทางดBานเวชพันธุศาสตร2 โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ2 

สภากาชาดไทย  

6.  รศ.นพ. ชัยยศ คงคติธรรม  ภาควิชากุมารเวชศาสตร2 คณะแพทยศาสตร2 โรงพยาบาลรามาธิบดี 

7.  ดร.ศิรประภา ทองกอบเพชร ศูนย2เช่ียวชาญเฉพาะทางดBานเวชพันธุศาสตร2 คณะแพทยศาสตร2 

จุฬาลงกรณ2มหาวิทยาลัย 

8.  ผศ.ดร.อารีรัตน2 หนูนวล ศูนย2เวชศาสตร2จีโนม มหาวิทยาลัยสงขลานครินทร2 

9.  ผศ. พญ.กมรวรรณ กตัญ_ูวงศ2 ภาควิชากุมารเวชศาสตร2 คณะแพทยศาสตร2 มหาวิทยาลัยเชียงใหมS 

สมาคมกุมารประสาทวิทยา (ประเทศไทย) 

10.  ผศ. นพ.กุณฑล วิชาจารย2 อนุสาขาเวชพันธุศาสตร2 สาขาวิชากุุมารเวชศาสตร2 

คณะแพทยศาสตร2 มหาวิทยาลัยขอนแกSน 

11.  นางน้ำฝน ทศพลดำเกิง กรมบัญชีกลาง 



12.  ดร.ปนัดดา เทพอัคศร สถาบันชีววิทยาศาสตร2ทางการแพทย2 กรมวิทยาศาสตร2การแพทย2 

13.  นางสาวอรอนงค2 จาเรือน สถาบันชีววิทยาศาสตร2ทางการแพทย2 กรมวิทยาศาสตร2การแพทย2 

14.  นางสาวกรรณิการ2 ปุณณภุม สถาบันชีววิทยาศาสตร2ทางการแพทย2 กรมวิทยาศาสตร2การแพทย2 

15.  นางสาวรจนาพรรณ ปhiนกาญจนโต ศูนย2ปฏิบัติการตรวจคัดกรองฯ กรมวิทยาศาสตร2การแพทย2 

16.  นางหรรษา ไทยศรี กรมวิทยาศาสตร2การแพทย2 

17.  ดร.ภาวิณี อินนาค กรมวิทยาศาสตร2การแพทย2 

18.  นางสาวสุมลรัตน2 ปานทอง สถาบันพยาธิวิทยา กรมการแพทย2 

19.  นางสาวสุกัญญา วัฒนาโภคยกิจ กรมวิทยาศาสตร2การแพทย2 

20.  ดร.วริษฐา แสวงดี กรมวิทยาศาสตร2การแพทย2 

21.  นายปรินทร เขียวราชา สถาบันวิจัยระบบสาธารณสุข 

22.  ผศ.ดร.พูลศักด์ิ โกษียาภรณ2 สำนักงานคณะกรรมการสSงเสริมวิทยาศาสตร2 วิจัยและนวัตกรรม 

23.  ดร.ปmยะทัศน2 พาฬอนุรักษ2 สำนักงานคณะกรรมการสSงเสริมวิทยาศาสตร2 วิจัยและนวัตกรรม  

24.  ดร.ศิษเฎศ ทองสิมา สำนักงานพัฒนาวิทยาศาสตร2และเทคโนโลยีแหSงชาติ  

25.  ดร.กิตติมา ศรีวัฒนกุล สมาคมผูBวิจัยและผลิตเภสัชภัณฑ2 

26.  ภก. ดร.ยศนันตวิต ทุนคํากอบพ่ึงตน บริษัท โนวาร2ตีส (ประเทศไทย) จำกัด 

27.  นพ.ภูอิศร2 จิระกอบชัยพงศ2 บริษัท โนวาร2ตีส (ประเทศไทย) จำกัด 

28.  ภญ.ธันธิมา สุวรรณถาวรกุล บริษัท โนวาร2ตีส (ประเทศไทย) จำกัด 

 

เปyดประชุมเวลา 13.30 น. 

 ดร.ฐิตา จงสมจิตต2 กลSาวตBอนรับผูBเขBารSวมประชุมและชี้แจงวัตถุประสงค2ของการประชุม โดยการประชุมน้ี

จัดขึ้นเพื่อ 1) นำเสนอโครงการวิจัย 2) ขอขBอเสนอแนะตSอนโยบายการตรวจ Next Generation Sequencing 

(NGS) และ 3) รับฟhงขBอคิดเห็นตSอแบบจำลองทางเศรษฐศาสตร2ที่ใชBในการประเมินความคุBมคSา จากนั้นคณะผูBวิจัย

นำเสนอโครงการวิจัยโดยมีสาระสำคัญ ดังน้ี 

 โรคทางระบบประสาทและกลBามเนื้อ (Neuromuscular disorder: NMDs) มักเปUนโรคที่มีสาเหตุจาก

พันธุกรรม และมียีนส2ที่เกี่ยวขBองมากกวSา 500 ยีน การตรวจทางอณูพันธุศาสตร2ในปhจจุบันที่สามารถเบิกจSายไดBใน

ระบบหลักประกันสุขภาพแหSงชาติ สำหรับโรค NMDs จากพันธุกรรมมีเพียงการตรวจยีนเดียว คือ การตรวจ 

Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA) ในผูBป�วยโรค Duchenne/Becker muscular 

dystrophy (DMD) และ โรค Spinal muscular atrophy (SMA) การตรวจ NGS ท่ีมีความครอบคลุมสูงในการ

ตรวจหลายยีน ยังไมSสามารถเบิกจSายไดBในระบบหลักประกันสุขภาพแหSงชาติ เนื่องจากยังมีราคาสูงและยังไมSมี

การศึกษาความคุ BมคSา ดังนั ้นการศึกษานี ้จึงมีวัตถุประสงค2เพื ่อประเมินตBนทุนอรรถประโยชน2 ผลกระทบ



งบประมาณ และความเปUนไปไดBในทางปฏิบัติหากมีการบรรจุการตรวจทางพันธุกรรม NGS ในชุดสิทธิประโยชน2

เพ่ือวินิจฉัยผูBป�วยกลBามเน้ืออSอนแรงจากพันธุกรรม 

 จากนั้นผูBวิจัยนำเสนอระเบียบวิธีวิจัย โดยการศึกษาจะวิเคราะห2ตBนทุนอรรถประโยชน2และผลกระทบดBาน

งบประมาณโดยเลือกโรค NMDs จากพันธุกรรม 4 โรคมาเปUนตัวแทนในการศึกษาซึ่งเปUนโรคที่มีความชุกมากที่สุด

ของแตSละตำแหนSงพยาธิสภาพ ไดBแกS โรค Spinal Muscular Atrophy (SMA) โรค Duchenne Muscular 

Dystrophy (DMD) โรค Charcot-Marie-Tooth (CMT) และโรค Congenital Myasthenic Syndrome (CMS) 

ซึ่งผูBวิจัยใชBแบบจำลองการเปลี่ยนสถานะสุขภาพ (Markov model) และแบบจำลองตBนไมBตัดสินใจ (Decision 

tree) ทำนายตBนทุนและผลลัพธ2ตลอดชีพของผูBป�วย (direct) รวมถึงญาติในครอบครัวของผูBป�วยในกรณีสามารถ

ป�องกันไมSใหBเกิดโรคซ้ำไดBในอนาคต (indirect) เปรียบเทียบระหวSางนโยบาย 4 นโยบาย ไดBแกS  

1) การตรวจ NGS แบบ Whole Genome Sequencing (WGS) ชนิด long read sequencing ในผูBป�วย

โรค NMDs จากพันธุกรรมทุกราย  

2) การตรวจ MLPA ในผู Bป �วยที ่สงสัยโรค SMA และ DMD รSวมกับการตรวจ NGS แบบ Exome 

Sequencing (ES) ในผูBป�วยโรค NMDs จากพันธุกรรมอ่ืน ๆ  

3) การตรวจ MLPA ในผูBป�วยโรค SMA และการตรวจ NGS แบบ ES ในผูBป�วยโรค NMDs จากพันธุกรรม

อ่ืน ๆ และ  

4) การตรวจ MLPA ในผูBป�วยท่ีสงสัยโรค SMA และ โรค DMD (ไมSมี NGS) หรือนโยบายปhจจุบัน  

ซึ่งขBอมูลที่ใชBในแบบจำลอง ไดBแกS ประสิทธิผลของเครื่องมือ ขBอมูลการเปลี่ยนสถานะทางสุขภาพ ตBนทุน

ตรงทางการแพทย2 มาจากการทบทวนวรรณกรรมรSวมกับการทบทวนเวชระเบียนผูBป�วยโรค SMA โรค DMD โรค 

CMS และโรค CMT ในโรงพยาบาลศิริราช และโรงพยาบาลมหาราชนครราชสีมา สำหรับขBอมูลตBนทุนตรงที่ไมS

เกี่ยวกับการแพทย2 เชSน คSาอาหาร คSาที่พัก ที่ผูBป�วยตBองจSายเองและขBอมูลคุณภาพชีวิตจะมาจากการสัมภาษณ2

ผูBป�วยในโรงพยาบาลท้ัง 2 แหSง  

 การศึกษาความเปUนไปไดBในทางปฏิบัติผูBวิจัยจะดำเนินการสำรวจความตBองการในการตรวจ NGS ของ

แพทย2ผูBรักษาผูBป�วย NMDs และสำรวจความสามารถในการใหBบริการตรวจ NGS ของสถานบริการที่ใหBบริการอยูS

ในประเทศไทย  

 อยSางไรก็ตาม แมBวSาการศึกษานี้จะเปUนการประเมินความคุBมคSาของการตรวจวินิจฉัยแตSเพื่อใหBครอบคลุม

ท้ังกระบวนการรักษาผูBป�วยและครอบคลุมประโยชน2ท่ีผูBป�วยไดBจากการรักษาอันเน่ืองมาจากการวินิจฉัยท่ีแมSนยำจึง

พิจารณาการรักษาโรคดBวยวิธีตSาง ๆ ดังตาราง & โดยผูBวิจัยจะวิเคราะห2ฐานราก (base case analysis) ของยาที่มี

อยูSในบัญชียาหลักแหSงชาติ และวิเคราะห2ความอSอนไหว (sensitivity analysis) ในกรณีที่ยายังไมSอยูSในบัญชียา

หลักแหSงชาติ 



ตาราง 1 แสดงรายการการรักษาท่ีใชBในการวิเคราะห2 

 

 จากนั้นผูBวิจัยนำเสนอแบบจำลอง Markov ของโรค SMA โรค DMD โรค CMT และโรค CMS ที่จะใชBใน

การวิเคราะห2ความคุBมคSาและผลกระทบงบประมาณ (รายละเอียดดังเอกสารประกอบการประชุม)  

 ท่ีประชุมรับทราบการนำเสนอโดยมีประเด็นอภิปรายสรุป ดังน้ี  

1. นโยบายท่ีศึกษา 

ศ. นพ.วรศักด์ิ โชติเลอศักด์ิ ใหBขBอมูลเพ่ิมเติมเก่ียวกับแนวคิดนโยบายการตรวจวินิจฉัยทางอณูพันธุศาสตร2

ในโรค NMDs จากพันธุกรรม วSาการตรวจที่ใชBกันมากในประเทศไทยในปhจจุบัน (นโยบายที่ 4) ใชBการตรวจ MLPA 

ในผูBป�วยที่สงสัยโรค DMD และ SMA โดยตรวจเพียงยีนที่เกี่ยวขBองกับโรคดังกลSาวเทSานั้น แตSยังมีอีกหลายยีนท่ี

กSอใหBเกิดโรค NMDs จากพันธุกรรมไดB นโยบายท่ี 2 จึงไดBเพิ่มการตรวจ NGS แบบ ES เพื่อใหBครอบคลุมกลุSม

ผูBป�วยมากขึ้น ทั้งผูBป�วยโรค NMDs จากพันธุกรรมอื่น ๆ และผูBป�วยที่สงสัยโรค DMD หรือ SMA ซึ่งเกิดจากความ

ผิดปกติของยีนแบบ point mutations สSวนนโยบายท่ี 3 ปรับลดความซ้ำซBอนของการตรวจ โดยยกเลิกการตรวจ 

MLPA ในผูBป�วยที่สงสัยโรค DMD เนื่องจากสามารถใชBการตรวจ NGS แบบ ES แทนไดB แตSยังคงการตรวจ MLPA 

ในผูBป�วยที่สงสัยโรค SMA เพราะการตรวจ NGS แบบ ES ไมSสามารถใหBการวินิจฉัยโรค SMA ที่เกิดจากการขาด

หายไปของยีน SMN1 ไดBอยSางมั่นใจ สำหรับนโยบายท่ี 1 เปUนแนวทางที่กBาวหนBาที่สุด โดยใชBการตรวจ NGS แบบ 

long read whole genome sequencing เพียงอยSางเดียว เนื่องจากสามารถตรวจครอบคลุมความผิดปกติทาง

พันธุกรรมไดBในผูBป�วยทุกรายท่ีสงสัยโรค NMDs จากพันธุกรรม 



ที่ประชุมสอบถามถึงความแตกตSางระหวSางนโยบายที่ 2 (ทำ MLPA สำหรับ DMD) และ 3 (ไมSทำ MLPA 

สำหรับ DMD แตSใชB NGS แบบ ES แทน) ศ. นพ.วรศักดิ์ โชติเลอศักด์ิ จึงใหBขBอมูลวSาทั้ง 2 นโยบายมีขBอดีและ

ขBอจำกัดที่แตกตSางกัน โดยนโยบายที่ 2 มี ขBอจำกัด คือ แพทย2ตBองมีความเชี่ยวชาญในการจำแนกและวินิจฉัย

ผูBป�วยท่ีสงสัยเปUนโรค DMD ไดB สSวนขBอดี คือ เน่ืองจากผูBป�วยโรค DMD พบไดBมาก และการตรวจ MLPA มีราคาถูก 

รวมไปถึงการตรวจ MLPA มีรากฐานการใชBมายาวนาน จึงอาจจะมีความคุBมคSา สำหรับนโยบายที่ 3 ขBอดี คือ ใชB

การตรวจนBอยประเภท ไมSตBองมีการตรวจ MLPA สำหรับ DMD แลBว แตSใชB NGS แบบ ES ที่สามารถตรวจ DMD 

ไดB แตSมีขBอจำกัดท่ีการตรวจ NGS มีราคาสูงกวSา 

ศ. พญ.อรณี แสนมณีชัย ใหBขBอมูลวSา การที่นโยบายที่ 2 และ 3 ยังใชB MLPA ในการตรวจ SMN1 โดยไมS

รอการตรวจ NGS แบบ ES ในผูBป�วยท่ีสงสัยเปUนโรค SMA กSอนน้ัน เน่ืองจาก ES ใชBเวลาประมาณ 2 เดือน หากผล

เปUน negative แลBวจึงทำการตรวจ MLPA จะทำใหBเกิดการวินิจฉัยลSาชBา ซึ่งสSงผลตSอการรักษาของผูBป�วย ดังน้ัน

การตรวจ MLPA ในผูBป�วยที่สงสัยเปUนโรค SMA กSอน หากผลเปUน negative แลBวทำการตรวจ NGS แบบ ES จึง

เปUนทางเลือกท่ีเหมาะสม 

รศ. นพ.ชัยยศ คงคติธรรม ใหBขBอมูลเพ่ิมเติมวSาอัตราการวินิจฉัย (diagnostic yield) ของการตรวจ MLPA 

ในผูBป�วยท่ีสงสัยโรค SMA มากกวSารBอยละ 95 และในผูBป�วยท่ีสงสัยโรค DMD รBอยละ 70  

สำหรับความเปUนไปไดBในทางปฏิบัติของนโยบายที ่ 1 (long-read whole genome sequencing)        

ศ. นพ.วรศักดิ์ โชติเลอศักด์ิ ใหBขBอมูลวSาการตรวจ NGS แบบ WGS ชนิด long read sequencing มีราคาสูงกวSา

การตรวจ MLPA และการตรวจ NGS แบบ ES ความเปUนไปไดBในทางปฏิบัติในปhจจุบันอาจจะเปUนไปไดBยาก แตS

หากมีการศึกษาวSา คSาใชBจSายของการตรวจนี้ตBองลดลงมาถึงเทSาใดจึงจะคุBมคSาก็จะเปUนประโยชน2อยSางมาก 

เนื่องจากการตรวจ NGS ไมSไดBใชBเฉพาะผูBป�วยที่สงสัยโรค NMDs เทSานั้น แตSยังมีประโยชน2ในการวินิจฉัยโรคอื่น ๆ 

รวมไปถึงการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด (newborn screening: NBS) 

2. การวิเคราะห̀สถานการณ̀ (scenario)  

รศ. นพ.ชัยยศ คงคติธรรม ใหBขBอมูลวSายา 3,4 Diaminopyridine และยา Quinidine ในการรักษาผูBป�วย 

CMS ยังไมSไดBอยูSในบัญชียาหลักแหSงชาติและไมSมีในประเทศไทย 

นอกจากนี้มีขBอเสนอจากที่ประชุมใหBวิเคราะห2การรักษาที่มียา Deflazacort ในผูBป�วย DMD ซึ่งยังไมSมีใน

ประเทศไทย รวมทั ้งยาในกลุ Sม Angiotensin-converting enzyme inhibitors (ACE inhibitors) และยากลุSม 

ARBs (Angiotensin Receptor Blockers) รSวมดBวยในการป�องกันภาวะกลBามเน้ือหัวใจเส่ือม (cardiomyopathy)  

3. ยา Onasemnogene abeparvovec ในผู.ป�วยโรค SMA  

บริษัท โนวาร2ตีส (ประเทศไทย) จำกัด ใหBขBอมูลวSาจากการศึกษาประสิทธิผลของยา Onasemnogene 

abeparvovec ในผู Bป�วยโรค SMA แสดงใหBเห็นวSาการใหBยากSอนผู Bป�วยมีอาการ (Pre - symptomatic) จะมี



ประสิทธิผลดีกวSาการใหBยาเม่ือผูBป�วยมีอาการ ซ่ึงยาเปUนรูปแบบการฉีดคร้ังเดียว ราคาท่ีบริษัทผูBผลิตข้ึนทะเบียนกับ

องค2การอาหารและยา (อย.) รวมภาษี คือ 62.5 ลBานบาทตSอเข็ม 

4. การตรวจคัดกรองโรค SMA ในทารกแรกเกิด 

 บริษัท โนวาร2ตีส (ประเทศไทย) จำกัด ใหBขBอมูลวSา ปhจจุบันประเทศไทยมีโครงการนำรSองคัดกรองโรค 

SMA ในเด็กแรกเกิด ซึ่งเริ่มเดือนพฤศจิกายน พ.ศ. 2566 และมีการคัดกรองทารกแรกเกิดแลBวประมาณ 24,000 

ราย 

ศ. นพ.วรศักด์ิ โชติเลอศักด์ิ สอบถามถึงผลของโครงการนำรSองดังกลSาว ผศ. นพ.กุณฑล วิชาจารย2 ใหB

ขBอมูลวSาโครงการนำรSองใชBการตรวจคัดกรองแบบ Real time polymerase chain reaction (PCR) จาก Dry 

blood spot (DBS) และหากผลเปUน positive จะยืนยันดBวยการตรวจ MLPA โรงพยาบาลศรีนครินทร2 ขอนแกSน 

มีเป�าหมายการคัดกรอง 60,000 ราย ซึ ่งในปhจจุบันคัดกรองไปแลBว 20,000 ราย พบวSามี 1 รายที ่มีผลเปUน 

positive และยังไมSมีผลบวกลวง (false positive) ที่ประชุมมีขBอสังเกตวSาพบผูBป�วยจำนวนนBอยหากอBางอิงตาม

อุบัติการณ2ท่ัวโลกประมาณ 1 รายตSอ 10,000 ประชากรแรกเกิด ซ่ึง ผศ. นพ.กุณฑล วิชาจารย2 ใหBขBอมูลวSาปhจจุบัน

ประเทศไทยยังไมSมีขBอมูลอุบัติการณ2 อยSางไรก็ตามมีรายงานจำนวนผูBเปUนพาหะของโรค (carrier) 1 รายตSอ

ประชากร 40 - 50 รายซึ ่งหากคำนวณตามหลักการของ Hardy – Weinberg จะมีผู Bป�วยใกลBเคียง 1 รายตSอ

ประชากรเกิดใหมS 10,000 ราย  

ศ. พญ.อรณี แสนมณีชัย ใหBขBอมูลเพิ่มเติมวSาโรงพยาบาลศิริราช มีเป�าหมายการคัดกรอง 20,000 ราย 

ปhจจุบันมีการคัดกรองไปแลBว 3,000 ราย พรBอมใหBขBอสังเกตวSา สาเหตุท่ีจำนวนผูBป�วยนBอยเนื่องจากจำนวนกลุSม

ตัวอยSางนBอยเมื่อเทียบกับจำนวนทารกเกิดใหมSตSอป¦ จึงทำใหBโอกาสการตรวจเจอผูBป�วยนBอย รวมไปถึงปhจจุบันมี

ปhญหาวSาเดิมหากผูBป�วยมีผล positive จะใหBการรักษาดBวยยาในลักษณะ compassionate use ตSอมาเมื่อยาข้ึน

ทะเบียนในประเทศไทย compassionate use จึงหมดไปทำใหBโครงการหยุดชะงักไปชSวงหนึ่งเนื่องจากไมSมียา

รักษาผูBป�วย 

5. การป�องกันผู.ป�วยรายใหม7ในครอบครัวของผู.ป�วย 

ผศ. นพ.กุณฑล วิชาจารย2 ใหBขBอมูลวSาปhจจุบันการป�องกันผูBป�วยรายใหมSในครอบครัวผูBป�วยจะดำเนินการ

ตรวจวินิจฉัยและใหBคำแนะนำจากแพทย2เฉพาะทางระบบประสาทและกลBามเนื้อ รSวมกับผูBเชี่ยวชาญทางเวชพันธุ

ศาสตร2 ซึ่งใหBคำปรึกษาไดBทั้งกSอน (pre-test genetic counselling) และหลังจากไดBรับการตรวจทางพันธุศาสตร2 

(post-test genetic counselling) โดยมีศูนย2โรคหายากใหBบริการคำแนะนำ จำนวน 7 ศูนย2 ทั่วประเทศ รวมท้ัง

กำลังกSอตั้งศูนย2ใหมSเพิ่มเติมในจังหวัดเชียงใหมS อยSางไรก็ตามการใหBคำปรึกษาทางพันธุศาสตร2ในผูBป�วยโรค NMDs 

จากพันธุกรรม ยังไมSไดBปฏิบัติในผูBป�วยทุกราย จะมีการใหBบริการในโรงพยาบาลใหญS ๆ เทSานั้น ผูBป�วยในพื้นท่ี

หSางไกลยังไมSสามารถเขBาถึงไดB แตSหากมีระบบการแพทย2ทางไกล (telemedicine) หรือการเพิ่มศูนย2โรคหายากใน

ตSางจังหวัดจะเพ่ิมการเขBาถึงมากข้ึน 



6. ข.อมูลการเกิดผู.ป�วยซ้ำในครอบครัวผู.ป�วย 

ผศ. นพ.กุณฑล วิชาจารย2 ใหBขBอมูลวSาโรคท่ีถSายทอดผSานทาง autosomal recessive เชSน โรค SMA โรค 

CMT และโรค CMS บางชนิด จะมีโอกาสเกิดซ้ำ 1 ใน 4 ของทุก ๆ การต้ังครรภ2 ปhจจุบันพบผูBป�วยไดB 2 กรณี ไดBแกS 

กรณีท่ีผูBป�วยทราบการวินิจฉัยของบุตรคนแรกและตัดสินใจมีบุตรคนถัดไปแตSป�องกันการเกิดผูBป�วยซ้ำดBวยการ

วินิจฉัยทารกในครรภ2กSอนคลอด (prenatal diagnosis) และกรณีที่บุตรคนแรกไมSไดBรับการวินิจฉัย บุตรคนที่สอง

เปUนซ้ำจึงไดBรับการวินิจฉัย ทำใหBมีผูBป�วย 2 รายในครอบครัว  

ศ. นพ.วรศักด์ิ โชติเลอศักด์ิ และ รศ. นพ.ชัยยศ คงคติธรรม ใหBขBอมูลเพ่ิมเติมวSาการเกิดผูBป�วยซ้ำข้ึนอยูSกับ

หลายปhจจัย เชSน อายุท่ีผูBป�วยเร่ิมแสดงอาการ (age of onset) โรค SMA บางชนิดผูBป�วยมีอาการเร็วโอกาสการเกิด

ซ้ำในครอบครัวนBอย แตSโรค DMD ผูBป�วยเริ่มแสดงอาการตอนอายุ 3 - 4 ป¦ ทำใหBมีโอกาสที่จะมีบุตรคนถัดไปแลBว

เปUนโรคเชSนกัน รวมทั้งลักษณะการถSายทอดทางพันธุกรรมก็มีผลเชSนกัน โดยเฉพาะอยSางยิ่งโรค DMD ที่ถSายทอด

ผSานโครโมโซม X ซ่ึงมีความซับซBอนในการสSงตSอและประเมินความเสี่ยงในการเกิดโรค การสรBางแบบจำลองที่จะ

คำนวณการป�องกันการเกิดผูBป�วยซ้ำในครอบครัวอาจจะตBองพิจารณาใหBมีความครอบคลุมท่ีสุด 

ทBายน้ี ผูBวิจัยกลSาวขอบคุณผูBเขBารSวมประชุม และแจBงที่ประชุมใหBทราบวSาจะนำสSงรายงานการประชุมใหB

ทุกทSานรับรอง รวมทั้งภายหลังไดBผลการศึกษาเบื้องตBนผูBวิจัยจะจัดการประชุมผูBเชี่ยวชาญและผูBมีสSวนไดBสSวนเสีย

และเรียนเชิญผูBเขBารSวมประชุมทุกทSานเขBารSวมเพ่ือใหBความเห็นและขอขBอเสนอแนะตSอผลการศึกษา  

ปyดประชุมเวลา 15.30 น. 

……………………..…………..… 

(ดร.ฐิตา จงสมจิตต2) 

ผู.บันทึกรายงานการประชุม 

……………………..…………..… 

(ดร. นพ.ยศ ตีระวัฒนานนท2) 

ผู.ตรวจรายงานการประชุม 

………………………………………… 

(ภญ.โชติกา สุวรรณพานิช) 

ผู.บันทึกรายงานการประชุม 

……………………..…………..… 

(ศ. นพ.วรศักด์ิ โชติเลอศักด์ิ) 

ผู.ตรวจรายงานการประชุม 

 ……………………..…………..… 

(ศ. พญ.อรณี แสนมณีชัย) 

ผู.ตรวจรายงานการประชุม 

 ……………………..…………..… 

(พญ.พิมพ2ชนก กุลศิริชวโรจน2) 

ผู.ตรวจรายงานการประชุม 



 ……………………..…………..… 

(พญ.วิชญาภรณ2 เอมราช แซSโงB) 

ผู.ตรวจรายงานการประชุม 

 


