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ความผิดปกติของโครโมโซม คืออะไร?

1 ใน 33 ของทารกเกิดใหม่มีความเส่ียงต่อภาวะพิการแต่กำาเนิด เด็กเหล่าน้ีส่วนหน่ึงจะเสียชีวิตอย่าง

รวดเร็ว ในรายท่ีรอดชีวิตส่วนมากต้องได้รับการดูแลรักษาพยาบาลอย่างต่อเน่ือง การดูแลผู้ป่วยดัง

กล่าวนอกจากต้องอาศัยท้ังทรัพยากรทางการแพทย์แล้ว ครอบครัวของผู้ป่วยต้องรับภาระเล้ียงดูลูกท่ี

ไม่สามารถดูแลตัวเองได้ไปตลอดชีวิต แนวทางของแพทย์ปัจจุบันให้ความสำาคัญกับการจัดการปัญหาท่ี

ต้นเหตุ เน้นการป้องกันไม่ให้เกิดทารกท่ีมีความผิดปกติแทนการรักษา เช่นเดียวกับกรณีความผิดปกติ

ทางโครโมโซม ซ่ึงสามารถป้องกันการเกิดของทารกท่ีมีความพิการได้ด้วยการตรวจโครโมโซมพ่อและแม่ 

เอกสารช้ินน้ีจัดทำาข้ึนเพ่ือนำาเสนอผลการศึกษานโยบาย “การประเมินความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ของ

กระบวนการตรวจวินิจฉัยเพ่ือป้องกันการเกิดซ้ำาของทารกท่ีมีความผิดปกติทางโครงสร้างของโครโมโซม” 

 ความผิดปกติของโครโมโซม หมายถึง ความผิดปกติของจำานวนหรือ

รูปแบบของโครงสร้างของโครโมโซมซ่ึงแตกต่างไปจากลักษณะปกติ ความผิด

ของโครโมโซมน้ันเป็นสาเหตุสำาคัญของความพิการแต่กำาเนิด รวมถึงการเสียชีวิต

ของทารก โดยประมาณ ทารกเกิดใหม่ 4 ใน 1,000 คน [1] จะเกิดมาพร้อม

กับความผิดปกติของโครโมโซม  

ใครคือกลุ่มเส่ียง? สามารถป้องกันได้หรือไม่?
 พ่อแม่ท่ีเคยมีลูกท่ีมีความผิดปกติทางโครงสร้างของ

โครโมโซมอาจนับว่าเป็นกลุ่มเส่ียง ซ่ึงพบว่า กว่า 80% ของพ่อและ

แม่ท่ีเคยมีลูกมีความผิดปกติมีโอกาสสูงท่ีจะตัดสินใจมีลูกอีกหน่ึงคน 

[4] ซ่ึงพ่อและแม่กลุ่มน้ีย่อมเผชิญกับความเส่ียงท่ีจะมีลูกผิดปกติเกิด

ซ้ำาอีก อย่างไรก็ตาม หากพ่อแม่กลุ่มน้ีได้รับการวินิจฉัยถึงสถานะ

พาหะก็จะสามารถรู้ระดับความเส่ียงของตนเอง และสามารถใช้ข้อมูล

น้ีประกอบการตัดสินใจในการต้ังครรภ์ลูกคนถัดไป กรณีท่ีทราบว่า

ตัวเองเป็นพาหะ พ่อแม่อาจจะตัดสินใจไม่ต้ังครรภ์ หรือตัดสินใจต้ัง

ครรภ์และเข้ารับตรวจวินิจฉัยทารกก่อนคลอด

 ปัจจุบัน แนวทางการตรวจท่ีเป็นแนวทางการวินิจฉัยท่ี

เป็นมาตรฐาน (gold standard) คือ การตรวจการจัดเรียงคาริโอ

ไทป์ (Karyotyping) โดย สิทธิประโยชน์ทางการแพทย์เพ่ือตรวจหา

ภาวะความผิดปกติทางโครโมโซมด้วยวิธีน้ี ครอบคลุมเฉพาะบุคคล

ประเภทของความผิดปกติของโครโมโซม
ความผิดปกติของโครโมโซมสามารถแบ่งออกได้เป็น 2 กลุ่ม คือ 1) กลุ่มท่ีมีความ

ผิดปกติทางจำานวนของโครโมโซม และ 2) กลุ่มท่ีมีความผิดปกติทางโครงสร้าง

ของโครโมโซม

 ในกลุ่มแรกน้ันความผิดปกติเกิดข้ึนจากทารกเอง ส่วน

ในกลุ่มท่ีสองน้ัน ความผิดปกติมีสาเหตุมาจากการถ่ายทอดทาง

พันธุกรรมร่วมด้วยประมาณร้อยละ 40 [2] กล่าวคือ ทารกได้รับ

การถ่ายทอดความผิดปกติท่ีแฝงมากับพ่อหรือแม่ท่ีเป็นเป็นพาหะ 

โดยความเส่ียงท่ีทารกจะได้รับการถ่ายทอดน้ันมีความแตกต่างกัน

ไปตามประเภทของโครงสร้างท่ีมีความผิดปกติซ่ึงมีความเป็นไปได้

ต้ังแต่ร้อยละ 5 ถึง 15 [3] 
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หลักเกณฑ์และวิธีการศึกษา  

ท่ีมีความพิการ เท่าน้ัน โดยมิได้ครอบคลุมไปถึงพ่อหรือแม่ของผู้พิการเหล่าน้ัน การขยายสิทธิดังกล่าวไปยังพ่อและแม่ของผู้พิการน้ันเป็นส่ิงท่ีจะทำาให้เพ่ิม

โอกาสในการป้องกันทารกท่ีมีความผิดปกติซ้ำา อย่างไรก็ตามควรมีการศึกษาท่ีชัดเจนถึงความคุ้มค่าและแนวทางท่ีเป็นไปได้อย่างละเอียด 

 การศึกษาเป็นการวิเคราะห์โดยใช้แบบจำาลองทางเศรษฐศาสตร์

เปรียบเทียบต้นทุนและผลได้ท่ีเกิดข้ึนจากการมีนโยบาย โดยใช้มุมมองทาง

สังคม ซ่ึงต้นทุนน้ันประกอบไปด้วยต้นทุนทางการแพทย์ท่ีเกิดข้ึนกับสถาน

พยาบาล ซ่ึงปัจจุบันการตรวจโครโมโซมจากเลือดมีต้นทุนประมาณรายละ 

2,000 บาท และสำาหรับการตรวจจากน้ำาคร่ำามีต้นทุนรายละประมาณ 

4,000 บาท [5] นอกจากน้ียังมีค่าบริการอ่ืนๆ ท่ีเก่ียวข้อง อาทิ ค่าหัตถการ

การเจาะน้ำาคร่ำา ค่าหัตถการการยุติการต้ังครรภ์ รวมถึงค่าบริการในการให้

คำาปรึกษา นอกจากน้ี ผลกระทบจากการเจาะน้ำาคร่ำาซ่ึงมีโอกาสเส่ียงท่ีจะ

ทำาให้เกิดการแท้งน้ันได้ถูกพิจารณาในการศึกษาด้วย อย่างไรก็ตาม จาก

ข้อมูลพบว่ามีโอกาสท่ีจะเกิดการแท้งจากการเจาะน้ำาคร่ำาน้อยมาก คือ 

น้อยกว่า 0.5% [6] ผลได้ท่ีเกิดข้ึนประกอบด้วยสองส่วนคือ หน่ึงจากการ

ประหยัดต้นทุนในการดูแลรักษาผู้มีความผิดปกติซ่ึงเป็นท้ังต้นทุนทางการ

แพทย์และต้นทุนผลิตภาพของพ่อแม่ท่ีไม่ต้องมาเสียไปในการดูแลลูกท่ี

มีความผิดปกติ จากการศึกษาพบว่า หากป้องกันการเกิดทารกท่ีมีความ

ผิดปกติหน่ึงคนจะสามารถประหยัดเงินได้ประมาณ 1.5 - 3.0 ล้าน

บาท สำาหรับผลได้ท่ีสอง คือ ผลได้ทางสุขภาพท่ีวัดออกมาในรูปมูลค่า

เงิน ซ่ึงในการศึกษาน้ีได้วัดผลได้ทางสุขภาพด้วยวิธีความเต็มใจจ่าย     

(Willingness to pay) ต่อการป้องกันทารกท่ีมีความผิดปกติหน่ึงราย 

ซ่ึงจากข้อมูลการศึกษาเดิมพบว่าความเต็มใจจ่ายของพ่อแม่ต่อการหลีก

เล่ียงทารกท่ีมีความผิดปกติในกลุ่ม ดาวน์ซินโดรม 1 รายอยู่ท่ีประมาณ 

50,960 บาท [7]  

 โดยข้อมูลท้ังผลได้และต้นทุนจะถูกคำานวณและปรับให้เป็นปี

ปัจจุบัน (2556) และนำาเสนอในรูปแบบของ “สัดส่วนผลได้ต่อต้นทุน 

(Benefit cost ratio)” และ “ผลได้ปัจจุบันสุทธิ (Net present value)” 

ซ่ึงเกณฑ์การตัดสินว่านโยบายน้ีจะมีความคุ้มค่าคือผลได้น้ันมากกว่า

ต้นทุน (สัดส่วนผลได้ต่อต้นทุน > 1, ผลได้ปัจจุบันสุทธิ > 0)

{ {หากป้องกันการเกิดทารกที่มีความผิดปกติ

หนึ่งคนจะสามารถประหยัดเงินได้ประมาณ 

1.5 - 3.0 ล้านบาท
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การป้องกันมิให้เกิดการถ่ายทอดในรุ่นต่อๆ ไป
การวิจัยน้ีพิจารณาเฉพาะต้นทุนและผลได้โดยสมมติให้พ่อแม่มีลูก

เพ่ิมอีกหน่ึงคนเท่าน้ัน อย่างไรก็ตาม มีความเป็นไปได้ว่าผลท่ีเกิด

ข้ึนกับการมีโครงการน้ีจะส่งผลไปยังรุ่นต่อไปด้วย น่ันคือ หากจำากัด

การเกิดของทารกท่ีมีความผิดปกติได้รุ่นหน่ึง โอกาสท่ีจะมีการเกิด

ของทารกท่ีมีความผิดปกติในรุ่นต่อๆ ก็ลดลงด้วย

  จากการศึกษา พบว่า นโยบายการตรวจวินิจฉัยท้ัง 2 นโยบาย

สามารถป้องกันการเกิดซ้ำาของทารกท่ีมีความผิดปกติของโครโมโซมได้ใกล้

เคียงกันคือ ประมาณ 11 รายต่อการตรวจพ่อและแม่ท่ีเคยมีลูกท่ีมีความผิด

ปกติทางโครงสร้างของโครโมโซม 1,000 ราย สำาหรับสัดส่วนผลได้ต่อต้นทุน 

และผลได้ปัจจุบันสุทธิ ของการมีนโยบายเทียบกับแนวทางปฏิบัติในปัจจุบัน

พบว่ามีค่าเท่ากับ 1.72 และ 8,917,000 บาท สำาหรับการตรวจพาหะพ่อและ

แม่ท่ีเคยมีลูกท่ีมีความผิดปกติทางโครงสร้างของโครโมโซม 1,000 ราย และ 

1.41 และ 7,143,000 บาท สำาหรับการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอดในหญิงท่ี

เคยมีลูกท่ีมีความผิดปกติทางโครงสร้างของโครโมโซม 1,000 ราย ตามลำาดับ

 นอกจากน้ี จากการวิเคราะห์ยังพบ ว่าผลการศึกษาน้ันมีความ

สัมพันธ์สูงกับต้นทุนผลิตภาพของผู้ปกครอง โดยระดับความคุ้มค่าจะย่ิงเพ่ิม

ข้ึนในท้ังสองนโยบาย หากต้นทุนผลิตภาพของผู้ปกครองสูงข้ึน  และอีกหน่ึง

ปัจจัยท่ีมีผลต่อการศึกษาคืออัตราส่วนการเกิดของโรคแบบเกิดข้ึนเอง 

(De novo) โดยหากอัตราส่วนน้ีเพ่ิมข้ึน (โรคไม่ได้รับการถ่ายทอดทาง

พันธุกรรม) ระดับความคุ้มค่าจะลดลง สำาหรับปัจจัยอ่ืนๆ ท่ีมีผลกระทบ

ต่อผลการศึกษา อาทิ โอกาสการถ่ายทอดความผิดปกติ โดยหากโรค

มีโอกาสการถ่ายทอดมากข้ึน ความคุ้มค่าจะเพ่ิมมากข้ึน และอัตราการ

แท้งจากการเจาะน้ำาคร่ำา โดยหากพบว่าแม่มีความเส่ียงสูงเพ่ิมข้ึนจาก

การแท้งลูกด้วยการเจาะน้ำาคร่ำาจะทำาให้นโยบายมีความคุ้มค่าท่ีลดลง 

 ในข้อสรุปของการศึกษา หากพิจารณาการตัดสินความคุ้มค่าท่ี

ผลได้ของนโยบายมากกว่าต้นทุน กระบวนการตรวจวินิจฉัยเพ่ือป้องกัน

การเกิดซ้ำาของกลุ่มทารกท่ีมีความผิดปกติทางโครงสร้างของโครโมโซม

ดังท่ีได้ศึกษาท้ัง 2 นโยบายน้ันมีความคุ้มค่าเชิงเศรษฐศาสตร์ 

ผลการศึกษา  

กระบวนการตรวจวินิจฉัยเพ่ือป้องกันการเกิดซ้ำ�ของกลุ่ม
ทารกท่ีมีความผิดปกติทางโครงสร้างของโครโมโซมดังท่ีได้
ศึกษาท้ัง�2�นโยบายน้ันมีความคุ้มค่าเชิงเศรษฐศาสตร์

การเพ่ิมโอกาสของทารกปกติให้ได้เกิด
สามารถกล่าวได้ว่า หากมีนโยบายการตรวจจะทำาให้พ่อแม่ท่ีมีเคยมีลูกพิการ

แต่กำาเนิดจะเข้าร่วมโครงการมากข้ึน ซ่ึงก่อนมีนโยบาย พ่อแม่ส่วนหน่ึงใน

กลุ่มน้ีไม่กล้าตัดสินใจมีลูกอีกเน่ืองจากไม่รู้ความเส่ียงของตน ซ่ึงทำาให้เกิด

การสูญเสียทารกท่ีจะเกิดมาแล้วปกติเน่ืองจากจริงๆ แล้วท้ังพ่อและแม่ไม่ได้

เป็นพาหะ และกรณีท่ีพ่อแม่เป็นพาหะแต่ไม่มีการถ่ายทอดความผิดปกติ ซ่ึง
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1.) เน่ืองจากกระบวนการตรวจวินิจฉัยเพ่ือป้องกันการเกิดซ้ำา

ของกลุ่มทารกท่ีมีความผิดปกติทางโครงสร้างของโครโมโซม คือ 

นโยบาย 1 (นโยบายการตรวจพาหะ) และ นโยบาย 2 (นโยบาย

การตรวจวินิจฉัยก่อนคลอด) มีความคุ้มค่า จึงแนะนำาให้อยู่ใน

ชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้หลักประกันสุขภาพแห่งชาติ โดยให้

พิจารณานโยบายการตรวจพาหะเป็นทางเลือกแรก

2.) เสนอให้พ่อแม่ท่ีเคยมีลูกท่ีมีความผิดปกติและพิสูจน์ได้แล้ว

ว่าเป็นความผิดปกติทางโครงสร้างของโครโมโซมได้รับสิทธิใน

การตรวจวินิจฉัยสถานะพาหะ และในกรณีตรวจพบว่าพ่อหรือ

แม่เป็นพาหะ ให้มีการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอดในแม่เพ่ือหา    

สถานะความผิดปกติของทารกในครรภ์
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