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โครงร่างการวิจัย (Research Proposal) 
1. ช่ือโครงการ (Proposal Title) 

(ภาษาไทย) การประเมินต้นทุนอรรถประโยชน์และการวิเคราะห์ผลกระทบด้านงบประมาณของ
เทคโนโลยี Next Generation Sequencing (NGS) ในผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรง
เฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ 

(ภาษาอังกฤษ) Cost-utility analysis and budget impact of Next Generation Sequencing 
(NGS) in critical ill patient with unknown etiology  

2. ช่ือคณะผู้วิจัย (Investigators) 
2.1. ผู้วิจัยหลัก ดร.นพ.ยศ ตีระวัฒนานนท์ 

สังกัด  โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายด้านสุขภาพ 
2.2. ผู้วิจัยร่วม  ศ.นพ. วรศักดิ์ โชติเลอศักดิ์ 

สังกัด  ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย 
2.3. ผู้วิจัยร่วม  อ.นพ. วุทธิชาติ กมลวิศิษฎ์ 

สังกัด  ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย 
2.4. ผู้วิจัยร่วม  ผศ.ดร.ภญ. ณัฏฐิญา ค้าผล 

สังกัด  ภาควิชาเภสัชกรรมชุมชน คณะเภสัชศาสตร์ มหาวิทยาลัยศิลปากร 
2.5. ผู้วิจัยร่วม   ผศ.ดร.ภญ. น ้าฝน ศรีบัณฑิต 

สังกัด   ภาควิชาเภสัชกรรมชุมชน คณะเภสัชศาสตร์ มหาวิทยาลัยศิลปากร 
2.6. ผู้วิจัยร่วม  ผศ.ดร.ภก. สุรสิทธิ ์ล้อจิตรอ้านวย 

สังกัด  ภาควิชาเภสัชกรรมชุมชน คณะเภสัชศาสตร์ มหาวิทยาลัยศิลปากร 
2.7. ผู้วิจัยร่วม  ภก. ณัฏฐพล สัมประสิทธิ์  

สังกัด เภสัชกร โรงพยาบาลบางปะกอก 8   

3. ความส าคัญและที่มาของปัญหา (Rationale) 
 โรคทางพันธุกรรมเป็นหนึ่งในสาเหตุล้าดับต้นๆ ของการเสียชีวิตและทุพพลภาพในผู้ป่วยที่มีอาการ

รุนแรงเฉียบพลันซึ่งจ้าเป็นต้องรับไว้รักษาในโรงพยาบาล ( Inpatient department) หรือหอผู้ป่วยวิกฤต 
(Intensive Care Unit) เช่น หัวใจหยุดเต้นเฉียบพลัน ภาวะช็อก ภาวะชัก ภาวะเลือดเป็นกรดอย่างรุนแรง เป็น
ต้น (1) โดยเฉพาะในกลุ่มเด็กทารกแรกเกิดและเด็ก โดยจากการเก็บสถิติการเสียชีวิตของผู้ป่วยโดย Barry MA 
และคณะ(2) พบว่า14% ของผู้ป่วยในหอผู้ป่วยทารกแรกเกิดวิกฤตเป็นโรคพันธุกรรมหรือแม้แต่ผู้ป่วยกลุ่มผู้ใหญ่
ที่ต้องเข้ารับการรักษาที่โรงพยาบาลเองก็มี 1.9% ที่เป็นโรคพันธุกรรมซึ่งเพ่ิงจะแสดงอาการตอนอายุมาก(3) 
เนื่องด้วยในปัจจุบันนี มีโรคพันธุกรรมที่ทางการแพทย์ค้นพบแล้วประมาณอย่างน้อย 24 ,600 โรค(4) อีกทั ง
อาการในแต่ละโรคมีความคล้ายคลึงกันมากจนท้าให้การซักประวัติและตรวจร่างกาย หรือกระทั่งการตรวจทาง
ห้องปฏิบัติการที่ไม่ใช่การตรวจทางพันธุกรรมก็ไม่สามารถวินิจฉัยแยกโรคเหล่านั นได้ หรืออาจต้องใช้เวลานาน
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จนไม่สามารถรักษาผู้ป่วยได้อย่างทันท่วงที(5) ส่งผลเกิดภาวะทุพลภาพและมีค่าใช้จ่ายสูงกว่าที่ควร ส้าหรับ
การศึกษาในประเทศไทยปีค.ศ.2510 ผู้ป่วยทั งเด็กและผู้ใหญ่จ้านวน 11,984 คน มีอุบัติการณ์การตายจาก
สาเหตุที่ไม่แน่ชัด (ill-defined conditions) ถึง 38.2 % ที่การตรวจทางห้องปฏิบัติการปกตินั นไม่สามารถ
วินิจฉัยโรคได้(6) 

เทคโนโลยี Next Generation Sequencing (NGS) เช่น Whole Exome Sequencing (WES) และ 
Whole Genome Sequencing (WGS) เป็นเทคโนโลยีการหาล้าดับเบสที่พัฒนาขึ นใหม่ มีซึ่งความสามารถใน
การเรียงล้าดับนิวคลีโอไทด์ได้จ้านวนมาก ในช่วง 10 ปีมานี ได้ถูกปรับปรุงให้สามารถให้ผลลัพธ์ได้อย่างรวดเร็ว 
ราคาถูกลงและมีความแม่นย้าสูงขึ น จึงน้ามาประยุกต์ใช้ช่วยในการวินิจฉัยโรคพันธุกรรมในผู้ป่วยที่มีอาการ
รุนแรงเฉียบพลันที่ไม่ทราบสาเหตุได้ ซึ่งเรียกว่า rapid Next Generation Sequencing (rNGS) โดยน้ามาใช้
ครั งแรกในเด็กทารกแรกเกิดวิกฤตที่ประเทศสหรัฐอเมริกาโดย Kingsmore SF และคณะในปี 2012(7, 8) 

ส้าหรับในประเทศไทยมีการศึกษาเกี่ยวกับการส่งตรวจ NGS มาอย่างต่อเนื่องได้แก่ ในผู้ป่วยซึ่งสงสัยโรค 
Rare and undiagnosed diseases หรือ ใช้ใน Precision oncology, Pharmacogenomics โดยผู้ป่วยไทย จ้านวน 
4,000 ราย ที่ได้รับการตรวจ NGS ไปมี diagnostic yield 35%(9) การส่งตรวจ rNGS เพ่ือช่วยในการวินิจฉัยผู้ป่วยที่
มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ ในประเทศไทยโดยโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์นั นเริ่มต้นตั งแต่ปีพ.ศ. 2561 
ถึงปัจจุบัน ซึ่งในขณะนี มีการตรวจไปทั งหมดประมาณ 54 ครอบครัว เนื่องจากผู้ป่วยในกลุ่มนี มีความเสี่ยงสูงที่จะ
เสียชีวิต หรือ พิการถาวร หากแพทย์ไม่สามารถวินิจฉัยโรคดังกล่าวได้ทันเวลา ดังนั นข้อมูลความคุ้มค่าทาง
เศรษฐศาสตร์จึงมีความส้าคัญอย่างยิ่งในการน้าไปใช้ก้าหนดนโยบายของทางภาครัฐ ท้าให้ประชาชนชาวไทยสามารถ
เข้าถึงการตรวจ rNGS ได้มากขึ น โดยประเทศอเมริกามีหลักฐานสนับสนุนมากมายว่า การผลักดันเทคโนโลยี NGS 
เข้าสู่ระบบสาธารสุขควรเป็นหน้าที่ของหน่วยงานรัฐบาล ล่าสุดมีการศึกษาหาความคุ้มค่าของการใช้ NGS ในผู้ป่วยที่
มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุทั งหมด 13 การศึกษา จากทั งประเทศ สหรัฐอเมริกา อังกฤษ ยุโรป 
รวมถึงจีน ฮ่องกง และไต้หวัน ซึ่งทั งหมดล้วนสรุปว่า การส่งตรวจ NGS มีประโยชน์ในการเปลี่ยนแปลงการรักษาและ
ช่วยชีวิตผู้ป่วย รวมถึงบางการศึกษายังกล่าวว่ามีความคุ้มค่าทางเศรษฐกิจอีกด้วย ดังนั นทางผู้วิจัยจึงเล็งเห็นว่าถึง
เวลาแล้วที่เราจะควรศึกษาความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ของประเทศไทยต่อการส่งตรวจ rNGS ในผู้ป่วยที่มีอาการ
รุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ 

4. ทบทวนวรรณกรรมงานวิจัยท่ีเกี่ยวข้อง (Review Literature) 
4.1. การตรวจวินิฉัยในปัจจุบันและการตรวจวินิจฉัยใหม่ 
ในปัจจุบันการตรวจวินิจฉัยผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ จ้าเป็นต้องอาศัยการ

ตรวจและเครื่องมอืหลากหลายชนิดขึ นอยู่กับอาการแสดงของผู้ป่วย(10) ซึ่งได้แก่  
1. การส่งตรวจทางห้องปฏิบัติการทั่วไป เช่น การตรวจ complete blood count การตรวจ serum 

electrolyte การตรวจ Liver function test เป็นต้น ซึ่งการตรวจเหล่านี สามารถท้าได้ในโรงพยาบาลทั่วไป
เกือบทุกแห่งในไทย ใช้เวลาในการตรวจเป็นหลักชั่วโมง แต่อาจจะยังไม่ให้ข้อมูลจ้าเพาะพอที่จะวินิจฉัยโรค
พันธุกรรมได้ 
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2. การส่งตรวจทางห้องปฏิบัติการณ์พิเศษและการวินิจฉัยโดยใช้ภาพรังสี เช่น การตรวจทาง
Biochemical profiles อย่าง plasma amino acid analysis, comprehensive metabolic testing การ
ตรวจ sweat chloride test การตรวจ Magnetic resonance imaging (MRI) เป็นต้น ซึ่งจะใช้เวลาหลัก
ชั่วโมงถึงหลายวัน มีเฉพาะบางโรงพยาบาล อีกทั งการตรวจบางประเภทจ้าเป็นต้องใช้ผู้เชี่ยวชาญในการแปลผล
และเครื่องมือพิเศษ ซึ่งอาจจะส่งตรวจในประเทศไทยไม่ได้ ต้องส่งไปตรวจที่ต่างประเทศ เช่น Enzyme study 
assays 

3. การตรวจทางพยาธิวิทยาโดยใช้ชิ นเนื อของผู้ป่วย ได้แก่ lungs biopsy, liver biopsy, kidney 
biopsy เป็นต้น ซึ่งการท้าหัตถการเหล่านี อาจจะส่งผลข้างเคียงแก่ผู้ป่วย ( invasive procedure) เช่นท้าให้เกิด
ภาวะเลือดออกรุนแรงในอวัยวะที่ท้าการเจาะตรวจซึ่งอาจจะน้าไปสู่การเสียชีวิตได้(11, 12) เป็นต้น 

4. การตรวจหาสาเหตุทางพันธุกรรมด้วยวิธีอ่ืนๆ เช่น Karyotyping และ Microarray ซึ่งอาจจะต้องใช้
เวลาเป็นหลักเดือนและให้ resolution ที่ไม่พอต่อการวินิจฉัยโรคทางพันธุกรรมบางชนิด 

การตรวจ NGS มีหลายวิธี และมีวิธีที่แตกต่างกันไป ได้แก่ 
o Gene panel (ราคาแตกต่างกันไปตั งแต่หลักพันถึงหลักหมื่น ขึ นอยู่กับจ้านวนยีนที่เลือกตรวจ) 
o Short read whole exome sequencing (ราคา 15,000 บาท) 
o Short read whole genome sequencing (ราคา 25,000 บาท) 
o Long read whole genome sequencing (ราคา 200,000 บาท 
o Ultralong read whole genome sequencing (ราคา 400,000 บาท) 

ส้าหรับข้อดีของ rNGS คือ สามารถวินิจฉัยโรคพันธุกรรมซึ่งมีหลายโรคและอาการคล้ายคลึงกันได้อย่าง
รวดเร็ว สามารถวิเคราะห์ผลซ ้ากี่ครั งก็ได้ ส่วนข้อจ้ากัดคือ ต้องการทีมบุคลากรที่มีความเชี่ยวชาญเฉพาะ และ
ต้องมีระบบและเครื่องมือที่พร้อม โดยการตรวจ rNGS ในปัจจุบันสามารถท้าได้โดยการเจาะเลือดเพียง 3-5 ml 
รวมถึงสามารถเก็บตัวอย่างจากน ้าลายหรือเนื อเยื่อที่กระพุ้งแก้มของผู้ป่วยได้ด้วย (non-invasive procedure) 
รวมถึงระยะเวลาที่ได้ผลการตรวจค่อนข้างรวดเร็ว และมีความสามารถในการวินิจฉัย (Diagnostic Yield) สูง
กว่าวิธีมาตรฐาน(10) ดังตารางที ่1 
ตารางท่ี 1: เปรียบเทียบการใช้วิธีมาตรฐาน และการใช้ rNGS ในการวินิจฉัยผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลัน

โดยไม่ทราบสาเหตุ 

หัวข้อการเปรียบเทียบ วิธีมาตรฐาน วิธี rNGS 

ความสามารถในการวินิจฉัยใน 28 
วันแรกหลังส่งตรวจ(10) 

1% 31% 

เวลาในการออกผล ชั่วโมง - เดือนขึ นกับประเภท
ของการตรวจ 

เฉลี่ย 11 วัน, ระหว่าง 3-109 วัน 

ผลข้างเคียงท่ีจะเกิดจากการตรวจ ขึ นกับประเภทการตรวจ (ได้รับ
รังสี –เสียชีวิต)(11) 

เท่าการเจาะเลือดเพ่ือตรวจทาง
ห้องปฏิบัติการปกติ 
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หัวข้อการเปรียบเทียบ วิธีมาตรฐาน วิธี rNGS 

การเบิกจ่ายตามสิทธิการรักษา บางประเภทสามารถเบิกได้ ไม่สามารถเบิกจ่ายได้ทุกสิทธิการ
รักษา 

การเข้าถึงการตรวจ ส่งตรวจได้ทุกโรงพยาบาล - ไม่มี
ตรวจในประเทศไทย 

ปัจจุบันในประเทศไทย ท้าได้ที่
โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ 

4.2. เหตุผลของการประเมินความคุ้มค่าหรือผลที่คาดว่าจะได้รับจากการประเมินความคุ้มค่า 
 ในปัจจุบันการศึกษาเพ่ือประเมินความคุ้มค่าการตรวจ rNGS เพ่ือวินิจฉัยผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรง
เฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุมีเพียงเฉพาะในประเทศที่พัฒนาแล้ว เช่น ประเทศสหรัฐอเมริกา ประเทศอังกฤษ 
ประเทศออสเตรเลียและประเทศโปแลนด์ (ตารางที่ 2) ซึ่งผลการประเมินจากทั งวารสารทั ง 13 ฉบับตรงกันว่า 
การตรวจ rNGS มีประโยชน์ในการช่วยวินิจฉัยและเปลี่ยนแปลงแนวทางการดูแลรักษาผู้ป่วยในกลุ่มนี  รวมไปถึง
ยังเปลี่ยนผลลัพธ์และลดค่าใช้จ่ายในการรักษา อีกทั งยังสามารถใช้เป็นข้อมูลเพ่ือให้ค้าปรึกษาทางพันธุกรรมเพ่ือ
ป้องกันการเกิดซ ้าของโรคพันธุกรรมในครอบครัวได้อีกด้วย อย่างไรก็ตามยังไม่มีการศึกษาเพ่ือประเมินความ
คุ้มค่าการตรวจ rNGS ในผู้ป่วยกลุ่มดังกล่าวในประเทศก้าลังพัฒนาเช่นประเทศไทยดังนั นในบริบทที่แตกต่างกัน
ในแง่ของความชุกของโรค โครงสร้างทางเศรษฐกิจและทางระบบสาธารณสุข ท้าให้การประเมินความคุ้มค่าการ
ตรวจ rNGS เพ่ือวินิจฉัยผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุในประเทศไทยจึงจ้าเป็นอย่างยิ่ง
เพ่ือที่จะสามารถใช้ความรู้ดังกล่าวประยุกต์เทคโนโลยี rNGS มาใช้และสร้างนโยบายทางสาธารณสุข
ระดับประเทศ เพ่ือให้ประชากรไทยสามารถเข้าถึงเทคโนโลยีนี ได้มากขึ น ซึ่งจะน้าไปสู่การรักษาและช่วยชีวิต
ผู้ป่วยอย่างรวดเร็วและแม่นย้า รวมถึงเพ่ิมคุณภาพชีวิตให้ประชาชนชาวไทยอีกด้วย 

4.3. การประเมินความคุ้มค่าในประเทศต่างๆ  
จากการทบทวนวรรณกรรมในต่างประเทศ ไม่พบการศึกษาเกี่ยวกับการประเมินทางเศรษฐศาสตร์แบบ 

full economic evaluation ของ Rapid Next Generation Sequencing (rNGS) แต่พบการศึกษาที่กล่าวถึง
ความส้าคัญของการประเมินต้นทุนและการประเมินต้นทุนประสิทธิผล ของ Rapid Next Generation 
Sequencing (rNGS) เนื่องจากเทคโนโลยีดังกล่าวมีต้นทุนสูงกว่าการตรวจ Next Generation Sequencing 
(NGS) แบบปกติถึง 2-4 เท่า การพิจารณาความเหมาะสมของการจัดสรรทรัพยากรส้าหรับ Rapid Next 
Generation Sequencing (rNGS) จึงมีความส้าคัญเป็นอย่างยิ่ง(13) และจากการทบทวนวรรณกรรมพบ
การศึกษาเกี่ยวกับต้นทุนที่ประหยัดได้เมื่อใช้เทคโนโลยี Rapid Next Generation Sequencing (rNGS) 
จ้านวน 2 การศึกษาในเขตบริหารพิเศษฮ่องกงแห่งสาธารณรัฐประชาชนจีน และประเทศสหรัฐอมริกา ดังนี  

การศึกษาของ Chung CYet al. และคณะ(14)ได้ศึกษาในผู้ป่วยเด็กที่เข้ารับการรักษาในหอผู้ป่วยวิกฤต
โรงพยาบาลระดับ tertiary ณ เขตบริหารพิเศษฮ่องกงที่ได้รับ Rapid Next Generation Sequencing (rNGS) 
จ้านวน 102 ครอบครัว ผลการศึกษาพบว่ามีผู้ป่วยที่ได้รับการวินิจฉัย (diagnostic yield) เท่ากับร้อยละ 31 
และมีการเปลี่ยนแปลงการรักษาร้อยละ 88  ผลลัพธ์ในการรักษาพบว่า Rapid Next Generation 
Sequencing (rNGS) ช่วยลดจ้านวนวันนอนลง 566 วัน และลดต้นทุนการรักษาพยาบาลลงเท่ากับ 
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HKD$8,004,250  และจากการประเมินต้นทุนของ Rapid Next Generation Sequencing (rNGS) และการ
ลดต้นทุนดังกล่าวพบ net cost-saving หรือต้นทุนที่ประหยัดได้ทั งหมดเท่ากับ HKD$5,325,187  
การศึกษาในประเทศสหรัฐอเมริกา โดย Farnaes L et al และคณะ(15)ได้ท้าการศึกษาในผู้ป่วยทารกที่มีภาวะ
วิกฤตที่เข้ารับการรักษาในโรงพยาบาล regional children’s hospital มีผู้ป่วยได้รับ Rapid Next 
Generation Sequencing (rNGS) จ้านวน 42 ราย พบว่ามีผู้ป่วยที่ได้รับการวินิจฉัย (diagnostic yield ) 
เท่ากับร้อยละ 43 และสามารถลดอัตราการตายได้ร้อยละ 43  พบการเปลี่ยนแปลงการรักษาในผู้ป่วย 6 ราย 
คิดเป็นต้นทุนที่ลดลงเท่ากับ US$ 800,000-$2,000,000  

5. วัตถุประสงค์ของการวิจัย (Objectives) 
5.1 เพ่ือประเมินความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ของ Rapid Next Generation Sequencing (rNGS) 

เปรียบเทียบกับ standard diagnostic approach ในผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ ใน
บริบทระบบสุขภาพของประเทศไทย 

5.2 เพ่ือประเมินผลกระทบด้านงบประมาณของ Rapid Next Generation Sequencing (rNGS) หาก
น้ามาบรรจุในชุดสิทธิประโยชน์ของระบบประกันสุขภาพถ้วนหน้า 

5.3 เพ่ือประเมินความเป็นไปได้ในทางปฏิบัติของการครอบคลุม Rapid Next Generation 
Sequencing (rNGS) ในชุดสิทธิประโยชน์ของระบบประกันสุขภาพถ้วนหน้า  

6. ค าถามของการวิจัย/สมมติฐาน (Hypothesis) 
การส่งตรวจ rNGS เปรียบเทียบกับ standard diagnostic approach ในผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรง

เฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ มีความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ต่อบริบทระบบสุขภาพของประเทศไทย หรือไม่  

7. ค าส าคัญ (Keywords) 
ภาษาไทย เทคโนโลยีการถอดรหัสทางพันธุกรรม ผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบ

สาเหตุ การประเมินทางเศรษฐศาสตร์ จีโนมิกส์ 
ภาษาอังกฤษ Next Generation Sequencing, NGS, rNGS, critically ill patient with 

unknown etiology, economic evaluation, genomics 

8. กรอบแนวคิดการวิจัย (Conceptual framework) 
คณะอนุกรรมการก้าหนดประเภทและขอบเขตในการให้บริการสาธารณสุขที่จ้าเป็นต่อสุขภาพและการ

ด้ารงชีวิต คณะกรรมการหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ ได้ก้าหนดหลักเกณฑ์ในการพิจารณาบริการในชุดสิทธิ
ประโยชน์ของระบบหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้าไว้ดังนี  คือ บริการควรมีความคุ้มค่า มีผลกระทบงบประมาณไม่
มากจนท้าให้เกิดความไม่ยั่งยืนของระบบประกันสุขภาพ และมีความเป็นไปได้ในทางปฏิบัติที่จะให้บริการในผู้มี
ความจ้าเป็นได้อย่างเสมอภาค เท่าเทียมกัน 
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9. ระเบียบวิธีการวิจัย (Research Methodology) 
การศึกษานี จะเป็นการประเมินความคุ้มค่าทางเศรษฐศาสตร์ของ Rapid Next Generation 

Sequencing (rNGS) โดยใช้เครื่องมือการประเมินต้นทุนประสิทธิผล (cost-effectiveness analysis) โดย
ปฏิบัติตามข้อแนะน้าในคู่มือการประเมินเทคโนโลยีและการประเมินความคุ้มค่าของประเทศไทยทั งสองฉบับ  
(16, 17)  ส้าหรับข้อมูลที่ใช้ในการศึกษานี เก็บข้อมูลแบบ retrospective โดยมีรายละเอียดของวิธีการศึกษา
ดังนี  

9.1. ประชากรกลุ่มเป้าหมาย  
ประชากรกลุ่มเป้าหมายของการศึกษานี คือ ผู้ป่วยที่รักษาตัวในโรงพยาบาลที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลัน

โดยไม่ทราบสาเหตุทุกช่วงอายุ ส้าหรับโรคซึ่งมีอาการรุนแรงเฉียบพลัน คือ โรคซึ่งมีความเสี่ยงสูงที่จะท้าให้ผู้ป่วย
เสียชีวิตหรือพิการถาวร ได้แก่ โรคหัวใจพิการแต่ก้าเนิด, โรคลมชักและโรค hemophagocytic 
lymphohystiocytosis (HLH) เป็นต้น 

เกณฑ์การคัดเข้า (Inclusion criteria) 
1) ผู้ป่วยที่มีอาการเจ็บป่วยเฉียบพลัน และ 
2) แพทย์ผู้ดูแลยังไม่สามารถให้การวินิจฉัยผู้ป่วยกลุ่มนี ได้ และ 
3) แพทย์ผู้เชี่ยวชาญด้านพันธุศาสตร์คาดว่ามีโอกาสเป็นโรคพันธุกรรม 

เกณฑ์การคัดออก (Exclusion criteria) 
ไม่มี 
อย่างไรก็ตามเกณฑ์คัดเข้าและคัดออกนี จะถูกพัฒนาอีกครั งโดยผู้เชี่ยวชาญพิเศษด้านกุมารเวช

และการตรวจพันธุกรรมระดับประเทศ รวมถึงสามารถปรับแก้หลังได้รับข้อเสนอแนะจากการประชุมผู้เชี่ยวชาญ
และผู้มีส่วนได้ส่วนเสีย 

9.2. มาตรการที่สนใจ  
มาตรการที่สนใจ คือ เทคโนโลยี Rapid Next Generation Sequencing (rNGS) โดยวิธี Rapid 

whole-exome sequencing (rWES) แบบ trio โดยตรวจในผู้ป่วยและบิดามารดา เนื่องจากผู้ป่วยที่มีอาการ
รุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ ไม่สามารถเลือกกลุ่มยีนที่จะใช้ส่งตรวจ gene panel ได้ และ whole 
genome sequencing มีราคาสูงและมีข้อจ้ากัดด้านการแปลผลในส่วน non-coding variant งานวิจัยนี จึงได้
เลือกวิธี whole exome sequencing ซึ่งหากเลือดบิดา มารดาสามารถเก็บได้ด้วยก็จะเลือกท้า Trio (ผู้ป่วย 
บิดา มารดา) เนื่องจาก Diagnostic yield สูงกว่า Singleton (ผู้ป่วย)(18) 

ขั นตอนการท้า rNGS ประกอบด้วย (19) 
1) การให้ค้าแนะน้าปรึกษาผู้ป่วยเกี่ยวกับการตรวจ rNGS (Genomic consultation) 
2) การพบแพทย์ที่คลินิกเฉพาะ (Initial clinic visit) 
3) การเก็บและเตรียมตัวอย่างด้วยวิธี Non-invasive (sample aquisition & preparation) 
4) การตรวจล้าดับ Genome (Sequencing) 
5) การวิเคราะห์ Genome (Bioinformatics analysis) 
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6) การแปลผล (Interpretation) 
7) การยืนยันผลด้วยวิธ ีSanger และรายงานผล (Sanger confirmation & clinical laboratory 

report) 
8) การแจ้งผลกับครอบครัว (Result discussion with family) 
โดยมาตรการ rNSG จะท้าควบคู่ไปกับการตรวจแบบ standard diagnostic approach บาง

ประเภทที่จ้าเป็น เช่น routine biochemical assays หรือ การวินิจฉัยด้วย imaging technology เช่น x-ray 
หรือ ultrasonography เป็นต้น 

9.3. มาตรการเปรียบเทียบ  
มาตรการที่ใช้ในการเปรียบเทียบคือ การวินิจฉัยมาตรฐานในปัจจุบัน (standard diagnostic practice) 

ประกอบด้วย (20) 
1) Imaging technology เช่น MRI, CT, x-ray, Ultrasonography 
2) Neurophysiology examination เช่น electroencephalogram, electrophysiology 
3) Genetic เช่น genomic microarray, karyotyping, Fluorescent in situ hybridization, 

multiplex dependent probe amplification, Chromosome X-inactivation study, 
Cytogenetic screening, Mitochondria DNA diagnostics, Sanger sequencing 

4) Metabolic testing เช่น Mitochondrial enzymes diagnostics, Lysosomal enzymes, 
Mitochondrial biochemical diagnostics, Complex 1 deficiency testing, 
Mitochondria analysis 

5) Routine biochemical assays เช่น Blood, urine, cerebrospinal fluid 
6) Other diagnostics เช่น Biopsy (lumbar puncture), histology of biopsy 

9.4 ผลลัพธ์ที่วัด 
ผลลัพธ์หลักในการศึกษา (primary outcomes)  ประกอบด้วย การลดอัตราการตายและการเพ่ิม

คุณภาพชีวิตจากการที่ผู้ป่วยได้รับการวินิจฉัยและรักษาอย่างรวดเร็ว การเพ่ิมคุณภาพชีวิตของญาติสายตรงจาก
การวินิจฉัยเพ่ิมเติม และการวางแผนการมีบุตรส้าหรับบิดามารดาของผู้ป่วย (pre-natal consultation) (21, 
22) 

ผลลัพธ์รองในการศึกษา (secondary outcomes) คือ ต้นทุนการวินิจฉัยและรักษาที่ลดลงเนื่องจาก
การวินิจฉัยอย่างรวดเร็วด้วย rNSG  การลดวันนอนโรงพยาบาล  ระยะเวลาที่ได้รับการวินิจฉัย 

9.5. มุมมองของการศึกษา  
การศึกษานี ท้าในมุมมองของสังคม และมุมมองของผู้ให้บริการ  
9.6. กรอบเวลา  
กรอบเวลาในการวิเคราะห์ – ตลอดชีวิตของผู้ป่วย (life-time time horizon) 
9.7 อัตราปรับลด  
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การศึกษานี มีกรอบเวลาในการประเมินมากกว่า 1 ปี ต้นทุนและผลลัพธ์ที่สามารถเกิดขึ นได้ในอนาคตที่
ช่วงเวลาแตกต่างกัน จะถูกปรับค่าให้เป็นมูลค่าปัจจุบัน โดยใช้อัตราลด ร้อยละ 3 

9.8 แบบจ้าลองส้าหรับการประเมินความคุ้มค่า   
ทีมวิจัยได้ออกแบบจ้าลองเบื องต้นในรูปแบบของ decision tree เนื่องจากมีความเหมาะสมส้าหรับการ

ประเมินต้นทุนและผลลัพธ์ของมาตรการคัดกรองโรค โดยการทบทวนวรรณกรรมและปรึกษาจากผู้เชี่ยวชาญ ซึ่ง
มีลักษณะส้าคัญดังต่อไปนี  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

รูปที่ 1 แบบจ้าลองทางเภสัชเศรษฐศาสตร์เพ่ือการศึกษาวิจัย 

ทั งนี นักวิจัยได้ท้าการตรวจสอบความถูกต้องในแบบจ้าลองโดยสามวิธี คือ face validation คือการน้า
แบบจ้าลองปรึกษาหารือผู้เชี่ยวชาญทางการแพทย์เพ่ือยืนยันว่าแบบจ้าลองสามารถสะท้อนการด้าเนินไปของโรค
ในกลุ่มผู้ป่วยที่ศึกษาหรือไม่ สองการทดสอบ predicted validation คือการท้านายข้อมูลในแบบจ้าลองเพ่ือ
เปรียบเทียบกับข้อมูลทางระบาดวิทยาในชีวิตจริง เช่น อายุขัยเฉลี่ยของผู้ป่วยที่ไม่ได้รับการวินิจฉัยและรักษาที่
ถูกต้อง หรืออายุขัยเฉลี่ยของผู้ป่วยที่ไม่ได้รับการวินิจฉัยและรักษาที่ถูกต้องเป็นต้น สามการเปรียบเทียบกับผล
การศึกษาในประเทศอ่ืนๆก่อนหน้านี  เรียกว่า external validation 
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9.9. ตัวแปรที่ใช้ในแบบจ้าลอง 
9.9.1.ประสิทธิผลของการตรวจ rNGS เพ่ือวินิจฉัยโรค  
ประสิทธิผลของการตรวจ rNGS เพ่ือวินิจฉัยโรค ได้มาจากผู้เชี่ยวชาญด้านกุมารเวช และการตรวจ

พันธุกรรมโดยจะใช้ข้อมูลการศึกษาของ Kamolvisit และคณะที่ได้ตีพิมพ์และเผยแพร่แล้วในผู้ป่วยที่มีอาการ
รุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุที่เข้ารับการตรวจ rNGS และเข้ารับรักษาท่ี โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์จ้านวน 
54 ราย ร่วมกับการใช้ข้อมูลจากการทบทวนวรรณกรรมอย่างเป็นระบบ  
 จากการทบทวนวรรณกรรมในเบื องต้นพบการศึกษาเกี่ยวกับประสิทธิผลของการตรวจ rNGS เพ่ือ
วินิจฉัยผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ โดยประชากรส่วนใหญ่เป็นเด็กทารกแรกเกิดและ
เด็กในช่วงอายุ 1-18 ปี จากการศึกษาพบว่าการตรวจ rNGS มีประโยชน์ในการช่วยวินิจฉัยและเปลี่ยนแปลงแนว
ทางการดูแลผู้ป่วยในกลุ่มนี  รวมไปถึงยังเปลี่ยนผลลัพธ์และลดค่าใช้จ่ายในการรักษา อีกทั งยังสามารถใช้เป็น
ข้อมูลเพ่ือให้ค้าปรึกษาทางพันธุกรรมเพ่ือป้องกันการเกิดซ ้าของโรคพันธุกรรมในครอบครัวอีกด้วย (ตารางที่  2) 
โดยการศึกษาของ Josh E. Petrikinและคณะ(10) พบว่าความสามารถในการวินิจฉัยโรค (Diagnostic yield) 
ใน 28 วันแรกหลังส่งตรวจของ rNGS สูงกว่าการตรวจด้วยวิธีมาตรฐานอย่างชัดเจน 

ตัวแปรประสิทธิผลของ rNGS  ในแบบจ้าลอง จะใช้ข้อมูลประสิทธิผลของของการวินิจฉัย ดังนี  
1) ความน่าจะเป็นของผลการวินิจฉัย positive และ negative diagnosis ของทางเลือก rNGS 
2) ความน่าจะเป็นของการเปลี่ยนแปลงการรักษา (% change management) เนื่องจากผลการ

วินิจฉัยจาก rNGS 
3) ความน่าจะเป็นของผลลัพธ์การรักษา alive or death  
ตัวแปรประสิทธิผลของทางเลือกการวินิจฉัยมาตรฐาน (standard diagnostic approach) มีสอง

ทางเลือก คือ หนึ่งใช้ข้อมูลของผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ ที่เข้ารับการรักษาที่ 
โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ แต่ไม่ได้รับการตรวจ rNGS (matching) โดยเลือกผู้ป่วยที่มีคุณสมบัติที่มีกลุ่มอาการ 
เพศ อายุ ที่ matching กับกลุ่มที่ได้รับการตรวจ rNGS หรือ สอง ใช้ข้อมูลของผู้ป่วยที่ได้รับการตรวจ rNGS 
แล้วแต่ปิดบังผลการตรวจไว้แล้วให้แพทย์ที่ไม่เก่ียวข้องกับการวิจัยพิจารณาให้ทางเลือกการรักษาโดยไม่ใช้ข้อมูล 
rNGS  ในกรณีที่ไม่สามารถท้า matching เพ่ือเปรียบเทียบได้  ทีมวิจัยจะใช้ข้อมูลความน่าจะเป็นของการ alive 
หรือ death จากกการทบทวนวรรณกรรม และผู้เชี่ยวชาญเป็นส าคัญ  

นอกจากนั น ยังมีผลลัพธ์ของครอบครัวผู้ป่วย เช่น การได้รับการรักษา การปรับเปลี่ยนการรักษา 
หรือการติดตามภาวะสุขภาพให้กับญาติสายตรง เช่น asymptomatic sibling อันเนื่องจากผลการวินิจฉัยของ
ผู้ป่วยและผลลัพธ์ทางด้าน reproductive outcomes ของบิดามารดาในการตัดสินใจต่อการมีบุตรคนต่อไป 
(32) 
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ตารางท่ี 2: การศึกษาประสิทธิผลของ rNGSเพ่ือวินิจฉัยผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ 
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9.9.2. ต้นทุน  
นักวิจัยจะเลือกใช้ข้อมูลต้นทุนส้าหรับแบบจ้าลองโดยคัดเลือกจากแหล่งข้อมูลหลายแหล่ง ได้แก่ 

ประเภทต้นทุน รายละเอียดต้นทุน แหล่งข้อมูล 
1.ต้นทุนทางตรงทาง
การแพทย์ (direct
medical cost)

ต้นทุนการตรวจวินิจฉัย rNGS - ต้นทุนยาได้จากราคากลางของศูนย์ข้อมูล
ข่าวสารด้านเวชภัณฑ์ กระทรวงสาธารณสุข

- ต้นทุนการตรวจวินิจฉัยและอ่ืนๆ ได้จาก
กิจกรรม Expert elicitation และฐานข้อมูล
รายการต้นทุนมาตรฐานเพ่ือการประเมิน
เทคโนโลยีด้านสุขภาพ

ต้นทุนการให้บริการอ่ืนๆ 

ต้นทุนการตรวจวินิจฉัยอื่นๆ 

ต้นทุนการรักษาพยาบาล 

2.ต้นทุนทางตรงที่ไม่ใช่
ทางการแพทย ์(direct
non-medical cost)

ค่าเดินทาง ค่าอาหาร ค่า
เสียเวลาของผู้ป่วยและญาติ   

ได้จากการสัมภาษณ์จากแบบเก็บข้อมูลทาง
โทรศัพท ์และ/หรือรายการต้นทุนมาตรฐานเพื่อ
การประเมินเทคโนโลยีด้านสุขภาพ 

3. ต้นทุนทางอ้อม
(indirect cost)

ความเจ็บป่วยหรือค่าเสีย
โอกาสในการท้างาน  

ได้จากการสัมภาษณ์จากแบบเก็บข้อมูลทาง
โทรศัพท์ 

ส้าหรับกิจกรรม Expert elicitation เป็นการศึกษาเชิงทดลองโดยใช้สถานการณ์สมมติของ
ผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ เพ่ือเปรียบเทียบต้นทุน แนวทางการรักษาและผลลัพธ์
ทางคลินิกของผู้ป่วยในกลุ่มที่มีการวินิจฉัยโรคด้วย rWESหรือ rWGS และกลุ่มที่ใช้การวินิจฉัยในปัจจุบัน
ประชากรในการศึกษาครั งนี คือ แพทย์สาขากุมารเวชบ้าบัดวิกฤต (Pediatric critical care medicine) หรือ
สาขาที่เก่ียวข้องกับการรักษาผู้ป่วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ  โดยคัดเลือกแพทย์เข้าร่วม
การศึกษาจ้านวนอย่างน้อย 10 คน แบ่งกลุ่มแพทย์ออกเป็น 2 กลุ่ม กลุ่มละ 5 คน ได้แก่ กลุ่มที่สามารถใช้
เทคโนโลยี rWESหรือ rWGSในการวินิจฉัยและรักษาโรคได้ กับกลุ่มที่ไม่มีเทคโนโลยี rWES หรือ rWGSในการ
วินิจฉัยและรักษาโรค ในแพทย์แต่ละคนจะได้รับเหตุการณ์สมมติครั งละ 1 เหตุการณ์ (รวม 3 เหตุการณ์) ท้า
การวินิจฉัย และรักษาโรคสมมตินี อย่างเป็นอิสระต่อกัน ไม่มีการปรึกษากัน เพ่ือให้ได้ข้อมูลการวินิจฉัย และ
รักษาโรคที่ใกล้เคียงกับสถานการณ์จริงที่สุด ซึ่งข้อมูลนี จะถูกแปลงเป็นต้นทุนทางตรงทางการแพทย์ใช้
ประกอบการวิเคราะห์ข้อมูลจากแบบจ้าลองทางเศรษฐศาสตร์  

9.9.3. ค่าคุณภาพชีวิต 
คุณภาพชีวิตการศึกษานี จะเก็บค่าอรรถประโยชน์ (utility) ของผู้ป่วยหลังการได้รับการรักษาใน

โรงพยาบาลอย่างน้อย 60 วัน (N=54) โดยสัมภาษณ์ทางโทรศัพท์ เครื่องมือที่ใช้ประเมินคุณภาพชีวิตของ
ผู้ป่วยจะเก็บจากแบบสอบถามคุณภาพชีวิต EQ5D-5L ส้าหรับผู้ป่วยอายุมากกว่า 18 ปี  และแบบสอบถาม
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คุณภาพชีวิต EQ5D-Y ฉบับ proxy  ส้าหรับผู้ป่วยที่อายุน้อยกว่า 18 ปี ในกรณีที่ผู้ป่วยไม่สามารถตอบแบบ
เก็บข้อมูลได้ ทีมวิจัยจะเก็บข้อมูลคุณภาพชีวิตจากบิดามารดา หรือผู้ดูแลแทน  

ส าหรับเครื่องมือที่จะใช้ในงานวิจัยได้ลงทะเบียนขออนุญาตใช้เลขที่  46723 กับ EuroQol 
group แล้ว ทั้งนี้ข้อมูลคุณภาพชีวิตจะน าไปค านวณรวมกับข้อมูลปีชีวิตที่ได้รับกลับคืนมาจากการวินิจฉัย และ
รักษาที่แม่นย ามากขึ้นเป็นข้อมูลปีสุขภาวะ โดยใช้อัตราปรับลดร้อยละ 3 ส าหรับปีสุขภาวะที่ยืนยาวขึ้นใน
อนาคต 

นอกจากคุณภาพชีวิตของผู้ป่วยแล้ว การศึกษานี จะเก็บข้อมูลคุณภาพชีวิตบิดามารดา (N=54) 
ด้วย ซ่ึงจากการศึกษาของ Stark Z และคณะ (32) พบว่าพ่ีน้องของผู้ป่วยที่ได้รับวินิจฉัยโรค thiamine 
transporter dysfunction syndrome ได้รับการรักษาที่เพ่ิมเติมจากปกติ และมีปีสุขภาวะเพ่ิมขึ น 0.4 ปีสุข
ภาวะ และจากการศึกษาของ Schofield D et al และคณะ (21) พบว่ามีปีสุขภาวะที่เพ่ิมขึ นเท่ากับ 0.07 ปี
สุขภาวะเนื่องจากการสามารถมีบุตรเพิ่มได้ 

10. การวิเคราะห์ข้อมูลและสถิติที่ใช้วิเคราะห์ (Data Analysis and Statistics) 
10.1. การวิเคราะห์ต้นทุนประสิทธิผลส่วนเพิ่ม  
ค้านวณค่าต้นทุนประสิทธิผลส่วนเพิ่ม (Incremental cost-effectiveness ratio,ICER) จากสูตร 

โดยต้นทุนที่ได้จากฐานข้อมูลโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ จะถูกวิเคราะห์ด้วยโปรแกรม Stataและจะ
ค้านวณค่าต้นทุนประสิทธิผลของ rNGS  ในรูปแบบต้นทุนต่อการพบการวินิจฉัยเพิ่ม 1 ราย 

10.2. การวิเคราะห์ค่าความอ่อนไหวของตัวแปรในแบบจ้าลอง 
1) One-way sensitivity analysis 

การวิเคราะห์ความไวโดยปรับเปลี่ยนค่าของตัวแปรจากค่าเฉลี่ยที่ใช้ใน base case เป็นค่า 
±95% CI หรือ ±10% ส้าหรับต้นทุนของการตรวจวินิจฉัยต่างๆ และการรักษา 

2) Probabilistic sensitivity analysis 
ตัวแปรต้นทุนและประสิทธิผลจะถูกสุ่ม 1,000 ครั งโดยวิธี Bayesian random technique  

เพ่ือให้ได้ 1,000 replicated dataset และรายงานผล 95% confidential interval of ICER และน้าเสนอ 
incremental cost และ incremental effectiveness ในรูปแบบของ Cost-effectiveness plane รวมถึง 
cost-effectiveness acceptability curves(33) 

10.3. Expected Value of Perfect Information (EVPI) 
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ในกรณีที่นวัตกรรมใหม่ยังไม่มีความสมบูรณ์ คือปราศจากข้อสงสัยในการน้ามาใช้ในระบบสุขภาพของ
ประเทศไทย กล่าวคือการวิเคราะห์ค่าความอ่อนไหวยังไม่สามารถท้าให้เชื่อมั่นได้อย่างมากว่านวตกรรมใหม่มี
ความคุ้มค่าในบริบทประเทศไทย การวิเคราะห์ EVPI จึงมีความจ้าเป็นส้าหรับจัดล้าดับความส้าคัญของปัจจัย
หรือตัวแปรในแบบจ้าลองเพ่ือช่วยเพ่ิมประสิทธิภาพและความคุ้มค่าของมาตรการในอนาคต (34) ข้อมูล
ดังกล่าวจะเป็นประโยชน์หรับโครงการ Genomic Thailand ที่สนับสนุนการวิจัยและพัฒนานวตกรรมในเรื่อง
นี (35) ทั งนี ทีมนักวิจัยจะท้าการวิเคราะห์ทั ง population EVPI เพ่ือประมาณมูลค่าและความจ้าเป็นของการ
วิจัยและพัฒนาเพ่ิมเติมส้าหรับการคัดกรอง Next Generation Sequencing (NGS) ในผู้ป่วยที่มีอาการ
รุนแรงเฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุ และ partial EVPI เพ่ือจัดล้าดับความส้าคัญของปัจจัยหรือตัวแปรใน
แบบจ้าลอง 

ส้าหรับการหามูลค่าของการมีข้อมูลที่สมบูรณ์หรือ EVPI เท่ากับ ผลต่างของค่าที่คาดหวัง (expected 
value, EV) ระหว่างกรณีที่ได้ผลลัพธ์ดีที่สุด (best payoff) จากการมีข้อมูลที่สมบูรณ์ (expected value 
with perfect information, EVwPI) กับกรณีที่ได้ผลลัพธ์โดยเฉลี่ยจากการตัดสินใจภายใต้ข้อมูลปัจจุบันซึ่งมี
ความไม่แน่นอน ซึ่งเป็นค่าที่ได้จะมาจากความน่าจะเป็น (probability) ของการเกิดผลลัพธ์และมูลค่าของ
ผลลัพธ์ในแต่ละทางเลือก โดยค่า EVPI จะใช้ในการตัดสินใจว่า มีความจ้าเป็นในการวิจัยและพัฒนาเพ่ิมเติม
ก่อนการตัดสินใจภายใต้ความไม่แน่นอนของข้อมูลที่มีอยู่หรือไม่ หากการวิจัยและพัฒนาเพ่ิมเติมมีต้นทุนที่สูง
กว่า EVPI ก็สามารถตดัสินใจได้โดยไม่ต้องวิจัยและพัฒนาเพิ่มเติมให้ได้ข้อมูลที่สมบูรณ์มากขึ น 

10.4 การวิเคราะห์ผลกระทบด้านงบประมาณ  
การวิเคราะห์ผลกระทบด้านงบประมาณจะพิจารณาจากมุมมองของภาครัฐหรือผู้รับผิดชอบด้าน

งบประมาณ/กองทุนประกันสุขภาพ  โดยก้าหนดระยะเวลาการวิเคราะห์ผลกระทบทางงบประมาณเท่ากับ 5 
ปี  การวิเคราะห์งบประมาณที่จะเปลี่ยนแปลงไปเนื่องการให้บริการ rNGS ในผู้ป่วยที่มีอาการการรุนแรง
เฉียบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุในโรงพยาบาลที่มีศักยภาพในการให้บริการ rNGS ในประเทศไทย 

10.5. ประเมินความเป็นไปได้ในทางปฏิบัติของการครอบคลุม Rapid Next Generation 
Sequencing (rNGS) ในชุดสิทธิประโยชน์ของระบบประกันสุขภาพถ้วนหน้า 

ท้าการประเมินความเป็นไปได้ในทางปฏิบัติของการครอบคลุม Rapid Next Generation 
Sequencing (rNGS) ในชุดสิทธิประโยชน์ของระบบประกันสุขภาพถ้วนหน้า โดยการศึกษาขีดความสามารถ
ของหน่วยบริการสาธารณสุขที่ให้บริการRapid Next Generation Sequencing ในประเทศไทยโดยเริ่มด้วย
การสนทนากลุ่มซึ่งเป็นผู้ให้บริการส้าคัญ เช่น ผู้แทนจาก โรงพยาบาลศูนย์ โรงพยาบาลทั่วไป และ 
โรงพยาบาลมหาวิทยาลัยต่างๆ และหากมีความจ้าเป็น เช่น มีจ้านวนผู้ให้บริการจ้านวน อาจท้าการส้ารวจ
ข้อมูลอยา่งเป็นระบบจากสถานพยาบาลในประเทศไทย 

11. ข้อพิจารณาด้านจริยธรรม (Ethical Consideration)  
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 การศึกษานี เป็นการศึกษาโดยใช้แบบจ้าลองทางเศรษฐศาสตร์ที่อาศัยข้อมูลจากการศึกษาในมนุษย์ 
ซึ่งประกอบไปด้วยข้อมูลต้นทุน และอรรถประโยชน์ มีวิธีการศึกษาวิจัยได้ยึดหลักจริยธรรมในมนุษย ์ดังนี  

11.1. หลักความเคารพในบุคคล (Respect for persons)  
แพทย์ที่ได้รับคัดเลือกให้เข้าเป็นผู้เข้าร่วมกิจกรรม Expert elicitation จะให้นั่งให้มีระยะห่าง

ที่เหมาะสมเพ่ือให้มีอิสระในการแสดงความคิดเห็น และมีความเป็นส่วนตัว ในกรณีที่สถานการณ์การการ
ระบาดของไวรัสโคโรนายังมีความรุนแรง เพ่ือเป็นการป้องกันการแพร่ระบาดของโรค ผู้วิจัยอาจพิจารณาให้
ด้าเนินงานวิจัยในรูปแบบออนไลน์ โดยยึดหลักการเคารพในบุคคลนี เป็นส้าคัญ  

ข้อมูลผู้ป่วยที่ต้องมีการทบทวนเวชระเบียน หรือฐานการเงินผู้ป่วยในจะถูกปกปิดข้อมูลที่ระบุ
ตัวตน โดยมีการก้าหนดเป็นรหัส และการเก็บข้อมูลอรรถประโยชน์จะใช้วิธีการสัมภาษณ์เป็นรายบุคคลจาก
ผู้ปกครอง ผู้ดูแล หรือผู้ป่วยโดยตรง    

11.2. หลักการให้ประโยชน์ไม่ก่อให้เกิดอันตราย (Beneficence/ Non–maleficent)  
ทั งแพทย์ที่เข้าร่วมกิจกรรม Exert elicitation  และผู้ป่วยที่ถกูสัมภาษณ์ข้อมูลอรรถประโยชน์

ในการเข้าร่วมงานวิจัยนี  อาจมีความเสี่ยงเล็กน้อยที่ไม่มากกว่าความเสี่ยงในชีวิตประจ้าวันหรือ minimal risks 
เช่น เสียเวลาในการแสดงความคิดเห็น เสียเวลาในการสัมภาษณ์ อย่างไรก็ตามการเก็บข้อมูลจะไม่ก่อให้เกิด
ความเสียหาย หรือมีผลกระทบต่อบุคคลหรือองค์กรที่อ้างอิง ส้าหรับแพทย์ และผู้ป่วย ผู้ดูแลผู้ป่วย หากเกิด
ความรู้สึกไม่สบายใจในการสัมภาษณ์สามารถขอยุติการวิจัยได้ทุกเมื่อ  

11.3. หลักยุติธรรม (Justice) ผู้เข้าร่วมวิจัยสามารถเป็นผู้มีเชื อชาติศาสนาหรือฐานะใดก็ได้มีเกณฑ์
การคัดเลือกอย่างชัดเจน ไม่มีอคติมีการกระจายความเสี่ยง และมีการสุ่มตัวอย่างประชากรอย่างเท่าเทียมกัน 

12. ประโยชน์ที่คาดว่าจะได้รับจากการวิจัย (Expected or Anticipated Benefit Gain) 
12.1.ด้านนโยบายข้อมูลที่ได้จากการวิจัยจะใช้ส้าหรับผู้ก้าหนดนโยบายในการพิจารณาคัดเลือก

เทคโนโลยี Rapid Next Generation Sequencing ในชุดสิทธิประโยชน์ของระบบประกันสุขภาพถ้วนหน้า 
เพ่ือให้ประชากรไทยมีโอกาสเข้าถึงเทคโนโลยีที่จะน้าไปสู่การรักษาท่ีรวดเร็วและแม่นย้ารวมถึงการเพ่ิม
คุณภาพชีวิตของผู้ป่วยต่อไป นอกจากนี การประเมินความคุ้มค่ายังอาจน้าไปสู่ประเด็นวิจัยเพื่อเพ่ิม
ประสิทธิภาพหรือพัฒนานวัตกรรมของการคัดกรองโรคหายากหรือการใช้ความรู้ด้านจีโนมในด้านการแพทย์
และสาธารณสุขส้าหรับระบบสุขภาพไทยในอนาคต 

12.2.ด้านสาธารณะผลงานวิจัยที่ได้จะเป็นประโยชน์ต่อสังคม บุคลากรทางการแพทย์ และประชาชน
ทั่วไป ให้มีความรู้ ความเข้าใจ ในการใช้เทคโนโลยี NGS เพ่ือการวินิจฉัยและรักษาโรคในการเพ่ิมคุณภาพชีวิต
ของประชาชน 

12.3. ด้านวิชาการ นักวิจัยจะเผยแพร่ผลการศึกษาในรูปแบบของการน้าเสนอด้วยปากเปล่าให้กับ
ผู้บริหาร เช่น คณะท้างานเศรษฐศาสตร์สาธารณสุขและอนุกรรมการพัฒนาชุดสิทธิประโยชน์ภายใต้ระบบ
หลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า นอกจากนี จะรายงานผลการศึกษาในรูปแบบของ Policy brief  (หรือ short 
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VDO clip ในยูทูป ส้าหรับผู้บริหารและประชาชนทั่วไปสามารถเข้าถึงได้ และรายงานผลการศึกษาใน
ภาษาไทยและบทความวิชาการในภาษาอังกฤษส้าหรับตีพิมพ์ในวารสารวิชาการในระดับนานาชาติ 

หน่วยงานผู้ใช้ประโยชน์จากงานวิจัย 
ผลงานวิจัยนี มีหน่วยงานที่น้าไปใช้ประโยชน์ ได้แก่ ส้านักงานหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ เพื่อ

น้าไปใช้เป็นข้อมูลประกอบการตัดสินใจเพื่อคัดเลือกเทคโนโลยี Next Generation Sequencing ในการ
ก้าหนดชุดสิทธิประโยชน์ด้านหลักประกันสุขภาพส้าหรับประชาชนไทย 

13. ความเสี่ยงที่จะเกิดขึ้นและความรับผิดชอบ (Risk and Investigator’s Responsibility) 
การศึกษานี มีความเสี่ยงต่้า เนื่องจากการศึกษานี ไม่ใช่การศึกษาทางคลินิกที่มีการให้มาตรการด้าน

สุขภาพ (clinical intervention) แก่อาสาสมัคร อีกทั งไม่มีการเก็บตัวอย่างทางชีวภาพ (biological 
samples) อย่างไรก็ตาม ความเสี่ยงที่คาดว่าจะเกิดขึ นกับอาสาสมัครที่ยินยอมเข้าร่วมการวิจัย คือ  

1) ในระหว่างการสัมภาษณ์อาจมีค้าถามบางข้อที่อาสาสมัครรู้สึกอึดอัดหรือไม่สบายใจ หรือ ต้องการ
ถอนตัวออกจากการวิจัยอาสาสมัครมีสิทธิจะไม่ตอบค้าถามในข้อนั น ๆ และมีสิทธิถอนตัวออกจากการวิจัยได้
ทุกเมื่อทั งระหว่างการสัมภาษณ์หรือภายหลังการสัมภาษณ์ โดยผู้วิจัยจะสอบถามการยินยอมให้ใช้ข้อมูลจาก
อาสาสมัครที่ถอนตัวออกจากการวิจัย ทั งที่สัมภาษณ์แล้วบางส่วนหรือทั งหมด ก่อนการน้าไปใช้ในการ
วิเคราะห์ข้อมูล หากอาสาสมัครไม่ยินยอมให้ใช้ข้อมูล ข้อมูลที่ได้ให้ไว้กับผู้วิจัยก่อนหน้านี จะถูกลบทิ งและไม่
น้ามาท้าการวิเคราะห์ สรุป และอภิปรายผลในงานวิจัยนี  

2) การเก็บข้อมูลต้นทุนอาจมีการเชื่อมโยงข้อมูลรายบุคคลจากการสัมภาษณ์  (interview) และ 
ข้อมูลจากเวชระเบียนผู้ป่วย (chart review) หรือฐานข้อมูลทางการเงินผู้ป่วยใน ทั งนี ผู้วิจัยจะใช้รหัสแทนชื่อ
หรือข้อมูลส่วนบุคคลของอาสาสมัครในการบันทึกข้อมูลในแบบเก็บข้อมูล ข้อมูลที่ได้จากการวิจัยนี จะถูก
ปกปิดเป็นความลับและจะถูกน้าไปรวมกับข้อมูลของผู้เข้าร่วมการวิจัยท่านอ่ืนๆ เพ่ือใช้ในการวิเคราะห์ทาง
สถิติและน้าเสนอผลลัพธ์ในภาพรวมโดยไม่มีการเปิดเผยชื่อหรือข้อมูลส่วนตัวใด ๆ เป็นรายบุคคล 

14. ระยะเวลาที่ใช้ในการวิจัยตั้งแต่เริ่มต้นจนสิ้นสุดโครงการ (Timeline) 
 ระยะเวลาด้าเนินการ 12 เดือน (ปีงบประมาณ 2564) โดยมีแผนการด้าเนินงาน (Action Plan) 
ดังต่อไปนี   

กิจกรรม/ขั นตอนการ
ด้าเนินงาน 

เป้าหมาย/ตัวชี วัด 

ปีที่ 2564 

เดือน 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 
ทบทวนวรรณกรรม  ผลการทบทวน

วรรณกรรมและร่าง
แบบจ้าลอง 

X            
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กิจกรรม/ขั นตอนการ
ด้าเนินงาน 

เป้าหมาย/ตัวชี วัด 

ปีที่ 2564 

เดือน 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 
ประชุมผู้เชี่ยวชาญเพ่ือ
พัฒนาโครงร่างการ
วิจัย 

แบบจ้าลองทาง
เศรษฐศาสตร์และ
แนวทางการวิจัย 

 X X          

เก็บรวบรวมข้อมูล ข้อมูลตัวแปรใน
แบบจ้าลอง  

 X X X X        

วิเคราะห์ข้อมูล ผลการศึกษา   X X X X       
จัดท้ารายงานผล
การศึกษาเบื องต้น 

รายงานวิจัยฉบับร่าง      X X X     

ตรวจสอบคุณภาพ
งานวิจัย 

ความคิดเห็นเพ่ือ
ปรับปรุงผลการวิจัย 

      X X X    

ประเมินความเป็นไป
ได้ในทางปฏิบัติ 

ข้อมูลประกอบการ
ตัดสินใจ 

        X    

ประชุมผู้เชี่ยวชาญ 
ปรับปรุงงานวิจัยตาม
ข้อเสนอแนะ 

ความคิดเห็นเพ่ือ
ปรับปรุงรายงาน 

         X   

จัดท้ารายงานฉบับ
สมบูรณ์ 

รายงานฉบับสมบูรณ์          X X  

การพิสูจน์อักษรและ
แก้ไข (Proofreading 
and editing) 

รายงานฉบับสมบูรณ์
ที่ปรับแก้อักษรแล้ว 

           X 

การเผยแพร่ผล
การศึกษา 

Policy brief            X 

Short VDO clip            X 
บทความใน
วารสารวิชาการ 

           X 

 

15. สถานที่ท าวิจัย (Venue of the Study)  
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งานวิจัยนี ใช้การทบทวนวรรณกรรมร่วมกับการเก็บข้อมูลตัวแปรเพ่ือใช้ในแบบจ้าลอง โดยมีสถานที่
ท้าการวิจัยที่ โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายด้านสุขภาพ อาคาร 6 ชั น 6 กรมอนามัย กระทรวง
สาธารณสุข ส้าหรับสถานที่เก็บข้อมูลของผู้ป่วยจะเป็นข้อมูลจากโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ กรุงเทพมหานคร 

อุปกรณ์ที่ใช้ในการวิจัย ในการวิเคราะห์ข้อมูลการวิจัยจะใช้โปรแกรม Microsoft excel, โปรแกรม 
Stata และมีการใช้แบบบันทึกข้อมูลส้าหรับการเก็บข้อมูลจากฐานข้อมูลในโรงพยาบาล 
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