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เริ่มประชุมเวลำ 13.15 น. 

นักวิจัย น ำเสนอที่มำของโครงกำรวิจัยดังนี้  โครงกำรประเมินเทคโนโลยีและนโยบำยด้ำนสุขภำพ 
(HITAP)ได้รับมอบหมำยจำกจำกคณะอนุกรรมกำรพัฒนำชุดสิทธิประโยชน์และระบบบริกำรในระบบ
หลักประกันสุขภำพถ้วนหน้ำและคณะท ำงำนด้ำนเศรษฐศำสตร์สำธำรณสุขภำยใต้คณะอนุกรรมกำรพัฒนำ
บัญชียำหลักแห่งชำติให้ด ำเนินโครงกำรวิจัยเรื่องกำรประเมินควำมคุ้มค่ำและผลกระทบด้ำนงบประมำณของ
กำรรักษำผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตำบอลิกแอลเอสดี  (Lysosomal storage disorder) เพ่ือน ำข้อมูลจำก
กำรศึกษำมำประกอบกำรพิจำรณำตัดสินใจบรรจุกำรรักษำดังกล่ำวอยู่ในชุดสิทธิประโยชน์ของระบบ
หลักประกันสุขภำพถ้วนหน้ำและบัญชียำหลักแห่งชำติ 

กำรประชุมผู้เชี่ยวชำญครั้งนี้มีวัตถุประสงค์เพ่ือทรำบสถำนกำรณ์ปัจจุบันของโรคและกำรรักษำผู้ป่วย
โรคพันธุกรรมเมตำบอลิกแอลเอสดี และเพ่ือก ำหนดขอบเขตค ำถำมงำนวิจัยและให้ข้อเสนอแนะต่อโครงร่ำง
งำนวิจัย 

ผู้เชี่ยวชำญให้ควำมเห็นว่ำโรคพันธุกรรมเมตำบอลิก กลุ่มที่มีควำมผิดปกติของสำรโมเลกุใหญ่จัดเป็น
โรคที่พบได้น้อย ในขณะที่กลุ่มที่มีควำมผิดปกติของสำรโมเลกุลเล็กมีจ ำนวนผู้ป่วยมำกกว่ำ กำรรักษำถูกกว่ำ
และได้ผลดีกว่ำ ซึ่งผู้เชี่ยวชำญเสนอว่ำควรท ำกำรศึกษำเรื่องกำรรักษำโรคกลุ่มที่เรียกว่ำ Inborn Error 
Metabolism กลุ่มท่ีมีควำมผิดปกติของสำรโมเลกุลเล็ก 

ทีมวิจัยชี้แจงว่ำ คณะอนุกรรมกำรพัฒนำบัญชียำหลักแห่งชำติก ำหนดให้  HITAP ท ำกำรประเมิน
ควำมคุ้มค่ำของเอนไซม์  Imiglucerase ที่ ใช้รักษำโรค  Gaucher ซึ่ งจัดเป็นโรคในกลุ่ม Inborn Error 
Metabolism กลุ่มที่มีควำมผิดปกติของสำรโมเลกุลใหญ่ จึงไม่สำมำรถเปลี่ยนขอบเขตงำนวิจัยได้ แต่ส ำหรับ
งำนวิจัยที่จะเสนอต่อคณะอนุกรรมกำรพัฒนำชุดสิทธิประโยชน์และระบบบริกำรของหลักประกันสุขภำพถ้วน
หน้ำ สำมำรถเปลี่ยนแปลงขอบเขตงำนวิจัยได้หำกผู้ เชี่ยวชำญมีควำมเห็นว่ำโรคกลุ่ม  Inborn Error 
Metabolism กลุ่มท่ีมีควำมผิดปกติของสำรโมเลกุลเล็กมีควำมจ ำเป็นที่ต้องศึกษำวิจัย  

ผู้เชี่ยวชำญอภิปรำยและเสนอแนะว่ำโรคพันธุกรรมเมตำบอลิกแอลเอสดี ที่ควรวิจัยคือ โรค Gaucher
ชนิดที่ 1 โรค Pompe ชนิดที่เป็นในผู้ใหญ่ และ MPS ชนิดที่ 6 ซึ่งนักวิจัยมีควำมเห็นตรงกัน ว่ำควรท ำกำร
ประเมินควำมคุ้มค่ำของกำรรักษำโรค Gaucher ชนิดที่ 1ส ำหรับโรค Pompe และ MPS ชนิดที่ 6 จะได้หำรือ
ภำยในทีมวิจัยว่ำจะสำมำรถท ำกำรศึกษำเพ่ิมได้อีก 2 โรคหรือไม่  

ผู้เชี่ยวชำญให้ข้อมูลเกี่ยวกับผู้ป่วยที่ได้รับกำรรักษำด้วยโรค Gaucher และวิธีกำรรักษำที่ใช้ใน
ปัจจุบัน ซึ่งได้แก่ กำรรักษำแบบประคับประคอง กำรให้เอนไซม์ imigluceraseเมื่อ 1-2 ปีมำนี้เริ่มมีกำรใช้ยำ 
Velaglucerasealfa(VPRIV) รักษำผู้ป่วยในต่ำงประเทศกำรปลูกถ่ำยไขกระดูก และกำรใช้ยำ Substrate 
reduction 



กำรใช้ยำ Substrate reduction ยังไม่ได้มีกำรใช้รักษำผู้ป่วยในประเทศไทย และมีข้อบ่งใช้ส ำหรับ
ผู้ป่วยที่มีอำกำรระดับ mild-moderate และแพ้เอนไซม์ ซึ่งคนไข้โรค Gaucher ชนิดที่ 1 ในประเทศไทยส่วน
ใหญ่เป็นแบบ moderate-severe 

นักวิจัยปรึกษำเรื่องกำรแบ่งระดับควำมรุนแรงทำงคลินิกของโรค Gaucher ผู้เชี่ยวชำญให้ข้อมูลว่ำยัง
ไม่มี clinical definition ที่ชัดเจน กำรแบ่งระดับควำมรุนแรงทำงคลินิกค่อนข้ำงยำกเพรำะอำกำรของโรคเป็น
แบบ continuous spectrum และอำกำรของโรคสำมำรถเกิดได้มำกกว่ำ 1 อำกำรขึ้นไป ดังนั้นจึงไม่สำมำรถ
แยกระดับควำมรุนแรงออกเป็นกลุ่ม รุนแรงน้อย รุนแรงปำนกลำง และรุนแรงมำก ผู้เชี่ยวชำญแนะน ำว่ำใน
ควรแบ่งเป็นกลุ่มที่มีอำกำรทำงคลินิกแล้วได้รับยำ กับมีอำกำรแต่ไม่ได้รับยำ กรณีที่ได้รับยำต้องได้รับยำไป
จนกระทั่งเสียชีวิตกำรใช้เอนไซม์ในกำรรักษำนั้นได้ผลดีกับโรค Gaucher ชนิดที่ 1ส ำหรับชนิดที่ 2 และ 3 มี
อำกำรทำงระบบประสำทและไม่ตอบสนองกับกำรรักษำด้วยเอนไซม์ 

ในประเทศไทยพบว่ำผู้ป่วย 2 ใน 3 จำกผู้ป่วย Gauche rชนิดที่ 2 และ 3 คล้ำยกับจีนและญี่ปุ่น
ผู้ป่วย Gaucher ชนิดที่ 3 บำงรำยมีอำกำรแสดงทำงระบบประสำทภำยหลัง ปัจจุบันยังไม่สำมำรถวินิจฉัยชนิด
ของโรค Gaucher ได้ถูกต้องร้อยเปอร์เซ็นต์ผู้เชี่ยวชำญให้ข้อมูลว่ำในกรณีดังกล่ำวแพทย์จะให้กำรรักษำ
อำกำร Gaucher ชนิดที่ 1 ด้วยเอนไซม์ไปก่อน หำกมีอำกำรแสดงทำงระบบประสำทจะหยุดกำรให้เอนไซม ์

นักวิจัยสรุปว่ำ ภำวะสุขภำพที่จะน ำไปใช้ในโมเดลเพื่อประเมินควำมคุ้มค่ำ จะเป็นคนที่สงสัยว่ำจะเป็น 
Gaucher ชนิดที่ 1 แล้วได้รับเอนไซม์ และจะได้รับเอนไซม์ไปตลอดชีวิต ในแต่ละปีจะมีโอกำสเสียชีวิตและ
โอกำสที่จะมีอำกำรทำงระบบประสำทหรือไม่ได้เป็น Gaucher ชนิดที่ 1 ซึ่งจะหยุดรับเอนไซม์ ผู้เชี่ยวชำญ
เสนอว่ำควรมีกำรอภิปรำยถึง exclusion criteria ของผู้ป่วยที่จะน ำข้อมูลมำใช้ในโมเดลให้ชัดเจน 

เอนไซม์ที่จะศึกษำคือ imiglucerase และ velaglucerasealfa โดยนักวิจัยจะท ำกำรทบทวน
ประสิทธิผลของเอนไซม์ท้ัง 2 ชนิด และพิจำรณำเรื่องควำมเชื่อถือของข้อมูลตำมหลักวิชำกำร แล้วจะน ำผล
กำรศึกษำมำน ำเสนอแก่ผู้เชี่ยวชำญเพ่ือขอควำมคิดเห็นเป็นระยะ 

 ส ำหรับกลุ่มโรค Inborn Error Metabolism กลุ่มท่ีมีควำมผิดปกติของสำรโมเลกุลเล็กผู้เชี่ยวชำญได้
อภิปรำยถึงโรคที่นักวิจัยควรท ำกำรวิจัย และขอบเขตงำนวิจัย มีข้อเสนอแนะว่ำให้นักวิจัยท ำกำรศึกษำกำร
ดูแลผู้ป่วยอย่ำงครอบคลุมโดยเริ่มตั้งแต่กำรตรวจกรองทำรกแรกเกิดและกำรรักษำผู้ป่วยที่ต้องใช้นมผงและ
วิตำมินบำงชนิดซึ่งในปัจจุบันยังไม่อยู่ในชุดสิทธิประโยชน์ใดๆ และให้ข้อมูลเพ่ิมเติมว่ำ 
กรมวิทยำศำสตร์กำรแพทย์เคยท ำกำรศึกษำน ำร่อง คัดกรองกลุ่มโรค Inborn Error Metabolism ส ำหรับ
ทำรกแรกเกิดหลำยแสนคน ด้วยเครื่อง tandem mass spectrometry ซึ่งสำมำรถตรวจกรองโรคได้มำกกว่ำ 
30 โรค แต่ยังไม่มีรำยงำนข้อมูลของโครงกำรศึกษำน ำร่องดังกล่ำวต่อสำธำรณะ ผู้เชี่ยวชำญเสนอให้นักวิจัย
ศึกษำกำรตรวจกรองทำรกแรกเกิด และผู้เชี่ยวชำญให้ข้อมูลเพ่ิมเติมเกี่ยวกับนมที่ใช้รักษำผู้ป่วย PKU ว่ำไม่มี
จ ำหน่ำยในเมืองไทย ต้องน ำเข้ำ และมีรำคำแพงส่งผลกระทบต่อค่ำใช้จ่ำยของครอบครัวผู้ป่วย 
  ในกำรนี้นักวิจัย ต้องทบทวนวรรณกรรมเกี่ยวกับกำรตรวจกรองและกำรรักษำโรค Inborn Error 
Metabolism กลุ่มท่ีมีควำมผิดปกติของสำรโมเลกุลเล็กเพ่ือพัฒนำขอบเขตค ำถำมงำนวิจัยและพัฒนำโครงร่ำง



งำนวิจัย และจะมีกำรจัดประชุมผู้เชี่ยวชำญเป็นระยะ เพื่อให้ข้อเสนอแนะต่อโครงร่ำงงำนวิจัย รวมทั้งรำยงำน
ควำมก้ำวหน้ำในโอกำสต่อไป 

 ปิดประชุมเวลำ 16.30 น. 

นำยกิตติพงษ์ธิบูรณ์บุญ 
บันทึกกำรประชุม 

 


