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คำนำ 

โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก (Inherited metabolic disorders หรือ inborn errors of metabolism: 

IEM) จัดเปนโรคหายาก (rare disease) ซึ่งเปนสาเหตุสำคัญของการเสียชีวิตและความพิการรุนแรงในวัยเด็ก 

หากไมไดรับการรักษาอยางทันทวงที การรักษาผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกใหมีประสิทธิผลที่ดี มีความ

จำเปนท่ีจะตองใหการรักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิกเพ่ือปองกันการเกิดอาการแทรกซอนและการเสียชีวิต 

เนื่องจากโรคดังกลาวพบไดนอยและมีอาการแสดงที่ไมจำเพาะ การวินิจฉัยท่ีรวดเร็วจึงจำเปนตองอาศัยการ

ตรวจคัดกรอง ปจจุบันมีเทคโนโลยีที ่สามารถตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก จากหยดเลือดบน

กระดาษกรองและตรวจดวยเทคโนโลยี Tandem mass spectrometry (MS/MS) ซ่ึงเปนเทคโนโลยีท่ีมีความ

ไวและความจำเพาะสูง 

ในอดีตประเทศไทยไดมีการประเมินความคุมคาของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวย

เทคโนโลยี MS/MS ผลการศึกษาพบวาการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS ไมมีความคุมคาในบริบทของ

ประเทศไทย แตหากพิจารณาเฉพาะดานการรักษาพบวาการรักษาผูปวยกอนมีอาการแสดงทางคลินิกมีความ

คุมคาเมื่อเปรียบเทียบกับการรักษาหลังมีอาการแสดงทางคลินิก อยางไรก็ตาม การศึกษาดังกลาวยังคงมี

ขอจำกัดดานตัวแปรในแบบจำลองอยูหลายประการ 

ดวยเหตุนี้คณะผูวิจัยจึงทำการศึกษา การประเมินความคุมคาและความเปนไปไดของการตรวจคัดกรอง

ผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS อีกครั้ง โดยปรับปรุงตัวแปรในแบบจำลองเพื่อใหผล

การศึกษามีความใกลเคียงกับสถานการณในปจจุบันมากท่ีสุด คณะผูวิจัยหวังเปนอยางยิ่งวา รายงานฉบับนี้จะ

เปนประโยชนตอการพิจารณาบรรจุการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในทารกแรกเกิดแบบเพ่ิม

จำนวนโรคในชุดสิทธิประโยชนภายใตระบบหลักประกันสุขภาพแหงชาติ และใชประกอบการจัดทำแนว

ทางการตรวจคัดกรองในระดับประเทศเพ่ือใหเกิดการเขาถึงบริการอยางท่ัวถึง 

 

คณะผูวิจัย 
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โรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลรามาธิบดี สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติมหาราชินี และโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ 

สภากาชาดไทย ที่ใหความอนุเคราะหสถานที่และขอมูลสำหรับใชในการวิจัย และอาสาสมัครทุกทานที่กรุณา

ใหขอมูลอันมีคุณคาตอการวิจัยนี้ 
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บทสรุปผูบริหาร 

 โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกเปนโรคหายากซ่ึงประกอบดวยโรคหลายรอยชนิด อาการและอาการแสดงของ

โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกสามารถเลียนแบบโรคในเด็กไดเกือบทุกโรค ซึ ่งอาการแสดงอาจคลายโรคติด

เชื้อ เชน ซึม ไมดูดนม อาเจียน ชัก หอบ เปนตน แพทยจึงมักไมคอยนึกถึง ทำใหไดรับการวินิจฉัยและรักษาท่ี

ลาชา หากทารกที่ไมไดรับการรักษาหรือไดรับการรักษาลาชา อาจเปนสาเหตุของภาวะปญญาออน ความ

พิการ หรือการเสียชีวิตในชวงวัยทารกหรือวัยเด็ก ปจจุบันมีเทคโนโลยีท่ีสามารถตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเม

ตาบอลิก มากกวา 40 โรค จากหยดเลือดบนกระดาษกรองและตรวจดวยเทคโนโลยีแทนเดม แมส สเปกโทร

เมทรี (MS/MS) ในอดีตประเทศไทยไดมีการประเมินความคุมคาของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตา

บอลิกจำนวน 6 โรค ดวยเทคโนโลยีแทนเดม แมส สเปกโทรเมทร ี(MS/MS) โดยในสถานการณขณะนั้น พบวา 

การตรวจคัดกรองดังกลาวไมมีความคุมคา แตปจจุบันสถานการณตาง ๆ ไดเปลี่ยนแปลงไป เชน เกณฑความ

คุมคา จำนวนโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกที่สามารถตรวจได ตนทุนการรักษาพยาบาล และคาคุณภาพชีวิตของ

ผูปวย เปนตน จึงนำมาสูการประเมินความคุมคาและความเปนไปไดของการตรวจคัดกรองผูปวยโรคพันธุกรรม

เมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS นี้อีกครั้ง เพื่อใหผลการศึกษามีความใกลเคียงกับสถานการณปจจุบันมาก

ท่ีสุด 

วัตถุประสงคเฉพาะของการศึกษานี้มี 4 ขอ คือ 1) เพื่อประเมินตนทุนอรรถประโยชน (cost-utility 

analysis) ของการตรวจคัดกรองและรักษาผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 2) เพื่อศึกษาตนทุนความเจ็บปวย 

(cost-of-illness) ของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 3) เพื่อวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณ (budget 

impact analysis) ของการตรวจคัดกรองและรักษาผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 4) เพ่ือศึกษาความเปนไป

ไดในการบรรจุการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจำนวนโรค (expanded 

newborn screening) ในชุดสิทธิประโยชนภายใตหลักประกันสุขภาพแหงชาติ 

 การศึกษานี้ใชแบบจำลอง Decision tree analysis สำหรับการจำลองสถานการณของการตรวจคัด

กรองโรค และแบบจำลองมารคอฟ (Markov model) สำหรับการจำลองสถานะสุขภาพของผู ปวยโรค

พันธุกรรมเมตาบอลิก ที่สามารถตรวจคัดกรองไดดวยเทคโนโลย ีMS/MS จำนวน 41 โรค เพื่อประเมินตนทุน

และผลลัพธในรูปของปชีวิต (life year) และปสุขภาวะ (Quality-Adjusted Life-Year: QALY) โดยรายงาน

เปนตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่ม (incremental cost-effectiveness ratio: ICER) ในหนวยบาทตอปสุขภาวะ

ที่เพิ่มขึ้นเปรียบเทียบสถานการณระหวาง 1) การมีการตรวจคัดกรองโรคดวยเทคโนโลยี MS/MS และรักษา

โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก และ 2) สถานการณที่ไมมีการตรวจคัดกรอง (no screening) วิเคราะหตั้งแตแรก

เกิดจนกระทั่งประชากรที่ศึกษาทั้งหมดในแบบจำลองเสียชีวิตลง (lifetime time horizon) ใชมุมมองทาง

สังคม (societal perspective) ในการประเมินความคุ มคาทางเศรษฐศาสตร และใชมุมมองผู ใหบริการ 

(provider perspective) ในการวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณ และทำการประเมินความเปนไปไดของ

การตรวจคัดกรองจากการสำรวจศักยภาพการดำเนินงานของหนวยงานท่ีเก่ียวของ 7 หนวยงาน และสัมภาษณ

เชิงลึก 

ผลการศึกษาพบวา การรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกกอนมีอาการแสดงทางคลินิกสามารถประหยัด

คาใชจายโดยรวมเมื่อเปรียบเทียบกับการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกหลังมีอาการแสดงทางคลินิก โดยมี



จ 
 

ตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิมระหวาง dominant ICER ถึง 120,995 ข้ึนกับกลุมโรคและการเกิดภาวะแทรกซอน 

ยกเวนโรค Tyrosinemia Type I ที่มีตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่ม 1,073,540 ตอปสุขภาวะ ซึ่งไมคุมคาเม่ือ

เทียบกับเพดานความคุมคาที่ 160,000 บาทตอปสุขภาวะ เมื่อวิเคราะหขอมูลการใหการคัดกรองแบบเพ่ิม

จำนวนโรคในทารกแรกเกิดทุกราย พบวามีตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิมระหวาง 259,824  – 576,711 บาทตอ

ปสุขภาวะ ขึ้นกับตนทุนคาตรวจคัดกรองและอุบัติการณของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก (Inborn Errors of 

Metabolism:IEM) ตนทุนความเจ็บปวยตลอดชีวิตของผูปวยมีคาระหวาง 3.6 ลานถึง 8.7 ลานบาทตอราย 

เนื่องจากผูปวยจำเปนตองไดรับการดูแลโดยแพทยผูเชี่ยวชาญตลอดชีวิต งบประมาณสวนเพ่ิมในการตรวจคัด

กรองและรักษาผู ปวยในปแรกอยู ที ่ 30 ลานบาท งบประมาณรวม 5 ป อยู ที ่ 283 ลานบาท ปจจุบันมี

เทคโนโลยี MS/MS ท่ีสามารถใหบริการได 2 เครื่อง รองรับการตรวจไดสูงสุดประมาณ 60,000 รายตอป หาก

จะสามารถใหบริการไดครอบคลุมทั้งประเทศ ควรมีเทคโนโลยี MS/MS ราว 14 เครื่อง จึงมีความจำเปนท่ี

หนวยงานท่ีรับผิดชอบตองจัดหาเครื่องเพ่ิมอีก 12 เครื่อง 

ขอเสนอแนะเชิงนโยบาย 

1. สปสช. ควรพิจารณาบรรจุการตรวจคัดกรองผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกแบบเพ่ิมจำนวนโรค 

(expanded newborn screening) ดวยเทคโนโลยี MS/MS เปนสิทธิประโยชนภายใตหลักประกันสุขภาพ

แหงชาติ  

 เนื่องจากเปนวิธีการเดียวที่มีความแมนยำในการระบุตัวผูปวยและใหการรักษากอนมีอาการแสดง

ทางคลินิกซ่ึงทำใหผลลัพธการรักษาดีและปองกันการเกิดภาวะแทรกซอนท่ีนำไปสูความพิการถาวรได โดยจาก

ผลการวิเคราะหความคุมคาทางเศรษฐศาสตร พบวา การรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกกอนมีอาการแสดง

ทางคลินิกมีความคุมคาเม่ือเทียบกับการรักษาเม่ือมีอาการแลว นอกจากนี้ โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกยังเปนโรค

ที่กอใหเกิดความสูญเสียทางดานเศรษฐกิจตอผูปวยและญาติเปนจำนวนมาก และจัดเปนโรค catastrophic 

illness ที่ตองใชคาใชจายสูงในการดูแลรักษาจนทำใหครอบครัวประสบภาวะลมละลายได ประกอบกับการ

รักษาเปนสิทธิประโยชนในระบบหลักประกันสุขภาพแหงชาติแลว แตการคนหาผูปวยมารับการรักษายังเปน

อุปสรรคสำคัญท่ีทำใหผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกไมสามารถเขาถึงบริการได  
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2. เสนอให สปสช. ดำเนินการดังนี้ 

2.1  พิจารณาตอรองราคา (Unit cost screening) ที่รัฐบาลสามารถจายไดโดยการมีสวนรวมของ
หนวยงานภาครัฐที่รับผิดชอบและผูใหบริการ เนื่องจากหากมีการดำเนินการทั้งประเทศอาจจะสามารถ
ตอรองคาวัสดุสิ้นเปลืองจากผูประกอบการภาคเอกชนได 
2.2 เก็บขอมูลการรับบริการตรวจคัดกรอง อุบัติการณของโรค การติดตามเพื่อมารับการวินิจฉัย รวมท้ัง
ปญหาอุปสรรคสำหรับพัฒนาและขยายการดำเนินการในระยะตอไป  
2.3 มอบหมายคณะทำงานพัฒนาระบบบริการและประเภทและขอบเขตบริการสาธารณสุขในการดูแล
รักษาโรคหายาก ในระบบหลักประกันสุขภาพแหงชาติ จัดทำแผนดำเนินการเพื่อใหเกิดการเขาถึงบริการ
อยางทั่วถึงโดยเร็วที่สุด รวมทั้งจัดทำแนวทางการขึ้นทะเบียนศูนยตรวจคัดกรองโรคหายาก แนวทางการ
จัดบริการคัดกรอง และระบบขอมูล (software) และเพ่ิมผูแทนจากกระทรวงพัฒนาสังคมและความม่ันคง
ของมนุษย ประเทศไทย (พม.) รวมเปนคณะทำงาน 
2.4 ประสานสำนักงานคณะกรรมการอาหารและยาเพื่อเรงรัดการขึ้นทะเบียนยาและนมเมตาบอลิกเพ่ือ
การร ักษาโรคพ ันธ ุกรรมเมตาบอลิก  ( inherited metabolic disorders หร ือ inborn errors of 
metabolism : IEM) 
3. หนวยงานที่เกี่ยวของควรหารือและจัดทำระบบการสงสิ่งสงตรวจที่มีประสิทธิภาพ โดยสามารถสงสิ่ง
ตรวจถึงศูนยปฏิบัติการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS ภายใน 24 ชั่วโมง 
4. ควรมีการจัดตั้งคณะท่ีปรึกษาดานการคัดกรองทารกแรกเกิดแหงชาติเพ่ือใหคำปรึกษาและใหคำแนะนำ
เกี่ยวกับการบูรณาการระบบการคัดกรองทารกแรกเกิดของประเทศไทย ฐานขอมูล การรับรองคุณภาพ
ศูนยคัดกรองทารกแรกเกิด และการกำกับติดตามการคัดกรองทารกแรกเกิดในภาพรวมของประเทศ 
 
 

คำสำคัญ: การคัดกรองทารกแรกเกิด, โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก, เทคโนโลยีแทนเดม แมส สเปกโทรเมทร,ี 
การประเมินความคุมคา, ตนทุนความเจ็บปวย, ความเปนไปได  
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Executive Summary 
Inborn errors of metabolism (IEM) are rare genetic (inherited) disorders comprising 

hundreds of diseases. The signs and symptoms of IEMs can mimic almost any pediatric disease. 

The symptoms may be similar to infectious diseases such as lethargy, not suckling, vomiting, 

convulsions, panting, etc. Therefore, it is difficult for non-specialist physicians to detect the 

disorders resulting in delayed diagnosis and treatment which may further lead to mental 

retardation, permanent disabilities, or death during infancy or childhood. Currently, there is a 

technology called Tandem Mass Spectrometry (MS/MS) that can detect more than 40 IEMs in 

a single blood spot. MS/MS is therefore being used for screening and diagnosis of IEMs in 

newborns and sick infants in many countries. In 2013, an economic study to evaluate value 

for money of expanded newborn screening for 6 IEMs with MS/MS was performed. At that 

time, it was found that such screening was not worthwhile. But now the situation has changed, 

such as the willingness to pay threshold for Thailand, the number of IEMs that can be 

screened, cost of medical care and quality of life of patients, etc., thus leading to a recent 

study on economic evaluation and feasibility assessment of expanded newborn screening for 

IEMs using MS/MS technology.  

There are four specific objectives of this study: 1) to assess cost utility of the expanded 

newborn screening using MS/MS (cost-utility analysis) and treatment of patients with IEMs; 2) 

to study the cost of illness (cost-of-illness) of IEM patients 3) To analyze budget impact of 

expanded newborn screening and treatment of IEM patients and 4) To study feasibility of 

including expanded newborn screening using MS/MS for all Thai newborns in the benefit 

package of the Universal Coverage Scheme. 

The study used a combination between Decision tree analysis model for simulation of 

screening scenarios and the Markov model for simulating the health status of IEM patients. A 

total of 41 IEMs that can be screened by MS/MS were included. The study estimates costs 

and outcomes in terms of life year and Quality-Adjusted Life-Year (QALY), reported as 

incremental cost-effectiveness ratio: ICER in baht per QALY gained, comparing the situation 

between providing expanded newborn screening and current situation without expanded 

newborn screening. A comparison of the outcome and cost of treatment before and after 

clinical presentations were also analyzed to illustrate the potential benefit of early treatment 

for affected children. A lifetime time horizon and societal perspective were applied. For budget 

impact analysis, provider’s perspective was used. In addition, the study employed survey and 

in-depth interviews with key stakeholders to explore the feasibility and current capacity of 

proving expanded newborn screening. 
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The study found that providing early treatment before clinical manifestation is cost-
effective compared to providing late treatment. The ICER was between dominant ICER to 
120,995 THB per QALY gained, depending on the disease groups and its complications, except 
for Tyrosinemia Type I, with an ICER of 1,073,540 THB per QALY gained. The ICER of expanded 
newborn screening using MS/MS ranged between 259,824 – 576 ,711 THB per QALY gained 
depending on cost of screening and incidence of IEMs. The cost of illness for a patient is as 
high as 3.6 million up to 8.7 million THB because the patient needs a lifelong treatment by 
medical professionals. The additional budget for screening and treating patients in the first 
year is at 30 million THB. The total budget for 5 years is 283 million THB. Currently, there are 
2 MS/MS providing services in Thailand that can serve up to about 60,000 patients per year. 
In order to cover all newborn nationwide, 14 MS/MS should be put in place. Therefore, 12 
MS/MS is still needed and trainings for staff should be also provided. 
 
Policy recommendations 
1. NHSO should consider including expanded newborn screening with MS/MS technology as 

a benefit package under the Universal Coverage Scheme. Although the expanded 

newborn screening was not cost-effective, it is the only accurate method of early 

detection and providing pre-clinical treatment that improves health outcomes and 

prevents complications leading to permanent disabilities. Providing early treatment was 

cost effective. In addition, IEMs cause huge economic burden to patients and their 

relatives and were regarded as a catastrophic illness. Furthermore, treatment for IEMs is 

already covered by the UCS, but identify potential patients for treatment remains a 

major obstacle that prevents these patients from accessing the services. 

2. Recommend NHSO to 

2.1 Negotiate the price of screening that the government can afford with the participation 
of responsible government agencies and service providers. If the expanded newborn 
screening is operated throughout the country, the cost of supplies from private firms may 
be negotiated. 
2.2 Collect information about screening service utilization, incidence of IEM, following-up 
for diagnosis, as well as problems and obstacles for further development and expansion 
of the program 
2.3 Assign the rare disease working group under UCS to develop an action plan for providing 
expanded newborn screening in order to achieve universal service access as quickly as 
possible. This will include establishing guidelines for registration of rare disease screening 
centers, guidelines for providing screening services and information systems (software) and 
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adding representatives from the Ministry of Social Development and Human Security, 
Thailand (PMO) to join the rare disease working group. 
2.4 Coordinate with the Food and Drug Administration to speed up the registration process 
of drugs and metabolic formula for the treatment of IEM patients. 

3 .  Relevant agencies should discuss and establish an effective system to deliver blood 

specimen to the MS/MS Screening Center within 24 hours. 

4. A National Newborn Screening Advisory Committe should be established to provide advices 

and recommendations on the integration of Thailand's newborn screening system, newborn 

screening database, accreditation of newborn screening centers, and monitoring and 

evaluation of newborn screening in the country 

 

Keywords: newborn screening, inborn errors of metabolisms, Tandem Mass 

Spectrometry, economic evaluation, cost of illness, feasibility 
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บทสรุปเพ่ือการสื่อสารสาธารณะ 

• การคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็กในทารกแรกเกิดยังไมคุ มคาในบริบท

ประเทศไทย ที ่ราคาคาตรวจ 500 บาทตอหนึ ่งตัวอยาง (ICER1 576,711 บาทตอปสุขภาวะ) 

เนื่องจากเปนโรคที่มีอุบัติการณนอยมาก หากมีการคัดกรองครอบคลุมทารกแรกเกิดทุกรายจะมี

ตนทุนคาคัดกรองราว 284 ลานบาทตอป 

• การสูญเสียทางเศรษฐกิจของการรักษาผูปวยโรคดังกลาว 1 รายคิดเปนเงิน 3.6 – 8.7 ลานบาท คาด

วาประเทศไทยจะมีทารกท่ีเปนโรคกลุมนี้เกิดใหมปละประมาณ 70 คน ดังนั้นจะเกิดความสูญเสียทาง

เศรษฐกิจประมาณ 254 – 610 ลานบาทตอป 

• โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็กเปนโรคหายากที่พบนอย แตมีความรุนแรงมาก การคัด

กรองดวยเครื ่อง Tandem mass spectrometry (MS/MS) เปนวิธีการเดียวในปจจุบันที ่มีความ

แมนยำในการระบุตัวผูปวยและใหการรักษากอนมีอาการ ซึ่งมีความคุมคามากเมื่อเทียบกับการรักษา

หลังมีอาการ 

• สิทธิประโยชนดานการรักษาโรคหายากชวยปกปองประชาชนจากภาวะลมละลายจากการเขารับ

บริการ แตปจจุบันคาดวามีผูปวยราวรอยละ 87 ที่เขาไมถึงการรักษา แมจะมีสิทธิประโยชนดานการ

รักษาแลวในป พ.ศ. 2563  

• การคัดกรองทารกแรกเกิดทุกรายจะทำใหเพ่ิมโอกาสเขาถึงการวินิจฉัยและการรักษาไดอยางเปนธรรม 

เครื่อง MS/MS สามารถคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกกอนทารกมีอาการทางคลินิก ไดกวา 40 

โรค และมีความไวและจำเพาะกวารอยละ 99 

• ปจจุบันมีเทคโนโลยี MS/MS ที่สามารถใหบริการได 2 เครื่อง รองรับการตรวจไดสูงสุดประมาณ 

60,000 รายตอป หากจะสามารถใหบริการไดครอบคลุมท้ังประเทศ ควรมีเทคโนโลยี MS/MS ราว 14 

เครื่อง จึงจำเปนตองมีการจัดหาเทคโนโลยี MS/MS เพิ่มอีก 12 เครื่อง พรอมกับการรับการถายทอด

เทคโนโลยีและฝกปฏิบัติบุคลากรจนสามารถดำเนินการไดและการพัฒนาศักยภาพนักวิทยาศาสตรให

สามารถตรวจคัดกรองได  

• หนวยงานที่รับผิดชอบควรจัดทำแผนการขยายบริการคัดกรอง และการสงตอเขาสูการรักษา โดย

ทำงานรวมกับคณะทำงานโรคหายาก ของ สปสช.  และพิจารณาความเปนไปไดของการบูรณาการ

รวมกับการตรวจคัดกรองภาวะพรองฮอรโมนไทรอยดแตกำเนิดในทารกแรกเกิดท่ีมีการดำเนินการอยู

ในปจจุบัน 

• ควรมีการจัดตั ้งคณะที่ปรึกษาดานการคัดกรองทารกแรกเกิดแหงชาติเพื ่อใหคำปรึกษาและให

คำแนะนำเกี่ยวกับการบูรณาการระบบการคัดกรองทารกแรกเกิดของประเทศไทย ฐานขอมูล การ

 
1 อัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิม (incremental cost-effectiveness ratio หรือ ICER) คือ ตนทุนที่ตองจายเพ่ิมข้ึนตอหนวยประสิทธิผลที่เพ่ิมข้ึน 1 

หนวย  ซึ่งในที่นี้คือ 1 ปสุขภาวะโดยเกณฑความคุมคาของการดําเนินมาตรการดานสุขภาพ คา ICER นอยกวา 160,000 บาท / ปสุขภาวะที่เพ่ิมข้ึนจึงจะคุมคาทาง

เศรษฐศาสตรสาธารณสุข 
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รับรองคุณภาพศูนยคัดกรองทารกแรกเกิด และการกำกับติดตามการคัดกรองทารกแรกเกิดใน

ภาพรวมของประเทศ 

 

ขอเสนอแนะ 

1. สปสช. “ควรพิจารณาบรรจุการตรวจคัดกรองผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกแบบเพิ่มจำนวนโรคดวย

เครื่อง MS/MS เปนสิทธิประโยชนภายใตหลักประกันสุขภาพแหงชาติ” การคัดกรองแมจะยังไมคุมคา แตการ

รักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิกมีความคุมคามากเมื่อเทียบกับการรักษาเมื่อมีอาการแลว ถึงแมจะเปนโรค

หายากที่พบไดนอยแตมีประเด็นพิจารณาสำคัญ คือ การตรวจคัดกรองดวยเครื่อง MS/MS เปนวิธีการเดียว

ในปจจุบันท่ีมีความแมนยำในการระบุตัวผูปวยและใหการรักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิก ซ่ึงทำใหผลลัพธ

การรักษาดีปองกันการเกิดภาวะแทรกซอนท่ีนำไปสูความพิการถาวรหรือเสียชีวิตกอนวัยอันควรได  
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บทที่ 1 

หลักการและเหตุผล 
 

1.1 ท่ีมาและความสำคัญของปญหา 

1.1.1. ลักษณะท่ัวไปของโรค 
โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก (inherited metabolic disorders หรือ inborn errors of metabolism : 

IEM) เปนโรคหายาก (rare disease) ซึ่งประกอบดวยโรคหลายรอยชนิด อาการและอาการแสดงของโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกสามารถเลียนแบบโรคในเด็กไดเกือบทุกโรค ซ่ึงอาการแสดงอาจคลายโรคติดเชื้อ เชน ซึม 
ไมดูดนม อาเจียน ชัก หอบ เปนตน แพทยจึงมักไมคอยนึกถึง ทำใหไดรับการวินิจฉัยและรักษาที่ลาชา (1, 2) 
หากทารกท่ีไมไดรับการรักษาหรือไดรับการรักษาลาชา อาจเปนสาเหตุของภาวะปญญาออน ความพิการ หรือ
การเสียชีวิตในชวงวัยทารกหรือวัยเด็ก (3)   

1.1.2. ความชุกและอุบัติการณของโรค 
อุบัติการณของการเกิดโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกมีความแตกตางกันระหวางเชื้อชาติ หลักฐานทาง

วิชาการทั้งในและตางประเทศมีขอมูลเกี ่ยวกับอุบัติการณ (incidence) ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกท่ี
สามารถตรวจพบจากการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรค ดังตารางท่ี 1 

ตารางท่ี 1 แสดงอุบัติการณของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในตางประเทศจากโครงการตรวจคัดกรองทารกแรก
เกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรค 

ประเทศ 
จำนวนโรคท่ีมีการตรวจ จำนวนทารกท่ีไดรับการตรวจ 

(คน) 
อุบัติการณ 

(คน) 
สหรัฐอเมริกา (4) 29 4,138,349 1:4,352 
ญี่ปุน (5) 23 1,949,987 1:8,986 
ไตหวัน (6) 24 1,495,132 1:6,219 
จีน (7) 17 371,942 1:3,795 
สิงคโปร (8) 42 177,267 1:3,165 
ฟลิปปนส (9) 40 111,127 1:4,832 
ไทย (ศิริราช, กทม.) (10) 40 150,000 1:6,000 

เมื ่อพิจารณาความชุกรายโรค พบวา โรค phenylketonuria (PKU) มีอุบัติการณคอนขางสูงใน
ประเทศในทวีปยุโรปและอเมริกาเหนือ เชน 1 ตอ 4,042 ในประเทศสเปน (11) 1 ตอ 10,400 ในประเทศ
เยอรมัน (12) และ 1 ตอ 18,750 ในประเทศแคนาดา (13) สวนประเทศในเอเชีย เชน จีน ไตหวัน และญี่ปุน 
มีอุบัติการณของโรค PKU เทากับ 1 ตอ 11,614 (7) 1 ตอ 59,805 (14) และ 1 ตอ 75,798 (15) ตามลำดับ 
สำหรับอุบัติการณของโรคอ่ืน ๆ ในประเทศแถบเอเชียท่ีพบ อาทิ ไตหวันมีอุบัติการณโรค maple syrup urea 
disorder (MSUD) เทากับ 1 ตอ101,624 โรค methylmalonic acidemia (MMA) เทากับ 1 ตอ 101,624 
โรค isovaleric acidemia (IVA) เทากับ 1 ตอ 660,562 และโรค propionic acidemia (PA) เทากับ 1 ตอ 
660,562 (14) ในประเทศญี่ปุนมีอุบัติการณโรค MMA เทากับ 1 ตอ 67,376 โรค PA เทากับ 1 ตอ 37,899 (15) 
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ในประเทศไทยยังไมมีการศึกษาความชุก (prevalence) ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก แตจาก
โครงการนำรองการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรค (expanded newborn screening) ของ
ศูนยแหงความเปนเลิศดานโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกและตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด (Center of Excellence 
for Inherited Metabolic Diseases and Newborn Screening) คณะแพทยศาสตรศิริราช โรงพยาบาลศิริ
ราช ท่ีดำเนินการตรวจคัดกรองทารกในเขตกรุงเทพมหานครจำนวน 18 โรงพยาบาลตั้งแตป พ.ศ. 2557 จนถึง
พ.ศ. 2563 ซึ่งไดทำการตรวจทารกแรกเกิดทั้งหมด 184,788 ราย พบทารกแรกเกิดเปนโรคพันธุกรรมเมตา
บอลิกจำนวน 22 ราย โดยทารกทุกรายไดรับการวินิจฉัยกอน 14 วัน คิดเปนอุบัติการณ 1:8,400 (10) 

1.1.3. ผลกระทบจากโรค 
โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกเปนสาเหตุที่สำคัญของการเสียชีวิตและพิการในเด็ก (16) Waters และคณะ 

(17) วิเคราะหเชิงอภิมานการเสียชีวิตของเด็กจากโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจากการศึกษาท่ัวโลกพบวามีอัตรา
การเสียชีวิตอยูที่ 3.2 รายตอการเกิดมีชีพ 100,000 ราย ทั้งนี้ อัตราการเสียชีวิตมีความแตกตางในแตละประเทศ 
เชน ในประเทศบราซิลมีอัตราการเสียชีวิต 0.67 รายตอการเกิดมีชีพ 10,000 ราย (หรือคิดเปน 199 ราย 
ระหวางป ค.ศ. 2002-2014) (18) และในประเทศออสเตรเลียมีการเสียชีวิตอยูที่ 120 รายในทุกชวงอายุ (คิด
เปน 63 รายในชวงอายุนอยกวา 1 ป) คิดเปนรอยละ 3.5 ของการเสียชีวิตในเด็ก ระหวางป ค.ศ. 1997-2007 (19)   

ผูปวยพันธุกรรมเมตาบอลิกท่ีไมไดรับการรักษาอยางถูกตองและทันทวงที หากไมเสียชีวิตมักมีอาการ
แทรกซอนที่สำคัญกลาวคือ ผูปวยจะมีภาวะที่สมองถูกทำลายและมีความผิดปกติทางสติปญญาซึ่งมีระดับ
ความรุนแรงตั้งแตนอยไปถึงรุนแรงมากเนื่องจากโรคสงผลตอระบบประสาทสวนกลาง จากการศึกษาผูปวยโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกกลุมกรดอะมิโนในโรงพยาบาลศิริราชพบวา มีผูปวยเสียชีวิตรอยละ 36 และปญญาออน
ขั้นรุนแรงรอยละ 30 (20) อีกทั้งยังสงผลตอความผิดปกติของอวัยวะอื่น ๆ ที่เกิดรวมซึ่งมีความแตกตางกันใน
แตละโรค เชน ตับ ไต ตา กระดูก เลือด กลามเนื้อ ทางเดินอาหาร และผิวหนัง เปนตน (21) ยกตัวอยางเชน 
ผูปวยโรค MMA อาจมีความผิดปกติของไต ผูปวยโรค PA อาจจะมีความผิดปกติของหัวใจรวมดวย เปนตน (22)  

นอกจากนี้ การพัฒนาการชาทางสติปญญาหรือภาวะปญญาออน (mental retardation) ในเด็ก
สงผลใหเด็กไมสามารถดูแลตนเองไดตองมีผูดูแลตลอดชีวิตและมีคาใชจายจำนวนมาก การศึกษาในประเทศ
สหรัฐอเมริกาพบวา เด็กที่เกิดในป ค.ศ. 2000 และมีภาวะปญญาออนจะมีตนทุนการดูแลตลอดชีวิต 51.2 
พันลานดอลลารสหรัฐ หรือคิดเปน 1,014,000 ดอลลารสหรัฐตอ 1 ราย (คาเงินในป ค.ศ. 2003) (23) หาก
ผูปวยเกิดความผิดปกติทางสมองจนถึงขั้นเสียชีวิต จะเปนภาระที่หนักยิ่งตอผูปวย ครอบครัวผูปวยตลอดจน
สังคมและประเทศชาติ ในการรับภาระดูแลหรือสรางสถานสงเคราะหหรือศูนยบริการเพ่ือดูแลผูปวยเหลานี ้(24) 

1.1.4. การตรวจคัดกรองและการวินิจฉัยโรค  
โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกมีลักษณะแตกตางจากโรคพันธุกรรมอื่น ๆ คือ เปนโรคที่มีการปองกันและ

รักษาจำเพาะ แตการรักษาจะไดผลดีเมื่อเริ่มใหการรักษากอนมีอาการหรืออาการยังไมมากกอนสารที่เปนพิษ 
(toxic metabolites) จะมีผลกระทบที่รุนแรงตอสมองอันนำไปสูภาวะปญญาออนหรือเสียชีวิต เนื่องจากโรค
กลุมนี้เปนโรคที่พบนอยและอาการแสดงไมจำเพาะเจาะจงคลายโรคติดเชื้อ แพทยจึงมักไมคอยนึกถึง ทำให
ไดรับการวินิจฉัยและรักษาที่ลาชา การวินิจฉัยที่รวดเร็วจึงจำเปนตองอาศัยการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด 
การตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกเดิมตรวจไดไมกี่โรค เชน โรค PKU ใชการตรวจปสสาวะโดยทำ
ปฏิกิริยากับ ferric chloride เพื่อหาสาร phenylketones แตมีความไวต่ำและผลการตรวจจะเปนบวกเม่ือ 
phenylalanine ในเลือดเกิน 900–1,200 micromole/L ตอมาไดมีการตรวจโดยใชวิธี Guthrie ซึ่งเปนการ
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ทดสอบการยับยั้งการเจริญเติบโตของแบคทีเรีย Bacillus subtilis โดยใชความเขมขนของ phenylalanine 
ในเลือด (25, 26) นอกจากนีใ้นการใชการตรวจแบบ Guthrie test ยังสามารถใหแสดงผลเปน false negative 
รอยละ 8 และ false positive รอยละ 0.01 (27)  

ปจจุบันมีเทคโนโลยีที่สามารถตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก มากกวา 40 โรค จากหยดเลือด

บนกระดาษกรองชนิดเดียวกันกับ Guthrie test คือ การตรวจดวยเทคโนโลย ีTandem Mass Spectrometry 

(TMS) หรือเรียกวา MS/MS เปนการตรวจระดับไอออนของสาร (molecular mass-to-charge ratio) และ

วัดความเขมขนของสารนั ้น ๆ การตรวจดวยเทคโนโลยี MS/MS มีความไวอยู ที ่ร อยละ 99.995 และ

ความจำเพาะอยูที่รอยละ 99 (28, 29) ซี่งมากกวาการตรวจดวยวิธี Guthrie ที่มีความไวและความจำเพาะอยู

ท่ีรอยละ 92 และ 99.9 ตามลำดับ (30)  

โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกท่ีสามารถตรวจคัดกรองดวยวิธีนี้แบงไดเปนกลุม ๆ เชน กลุมโรคกรดอินทรีย 
(disorders of organic acid metabolism) กลุมโรคกรดอะมิโน (disorders of amino acid metabolism) 
กลุมโรคกรดไขมัน (disorders of fatty acid oxidation)  และ กลุมโรควงจรยูเรีย (urea cycle disorders)  
(31) (ตารางท่ี 2 กลุมโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก)  

ตารางท่ี 2 กลุมโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 

กลุมโรค โรค 
กลุมโรคกรดอินทรีย 
(disorders of organic 
acid metabolism) 
จำนวน 14 โรค 
 

1. Glutaric acidemia type 1 (GA1) 
2. Isovaleric acidemia (IVA) 
3. Methylmalonic acidemia (MMA) 
4. Propionic acidemia (PA)  
5. Multiple carboxylase deficiency (MCD) 
6. Adenosylcobalamin synthesis defects 
7. Beta-Ketothiolase deficiency 
8. 3-Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA lyase deficiency 
9. Isobutyryl-CoA dehydrogenase deficiency 
10. 2-Methylbutyryl-CoA dehydrogenase deficiency 
11. Methylcrotonyl-CoA carboxylase deficiency  
12. 3-Methylglutaconyl-CoA hydratase deficiency 
13. Malonic aciduria  
14. Combined methylmalonic acidemia and homocystinuria 

 
กลุมโรคกรดอะมิโน 
(disorders of amino 
acid metabolism)
จำนวน 10 โรค 

1. Phenylketonuria (PKU)  
2. Maple syrup urine disease (MSUD)  
3. Tyrosinemia type 1 (TYR1) 
4. Tyrosinemia type 2 (TYR2) 
5. Tyrosinemia type 3 (TYR3) 
6. Hyperphenylalaninemia 
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กลุมโรค โรค 
7. Biopterin cofactor deficiencies 
8. Homocystinuria 
9. Hypermethioninemia 
10. Hyperornithinemia with gyrate atrophy 

กลุมโรคกรดไขมัน 
(disorders of fatty 
acid oxidation) 
จำนวน 12 โรค 
 

1. Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase (MCAD) deficiency  
2. Long-chain hydroxyacyl-CoA dehydrogenase (LCHAD) deficiency 
3. Very long-chain acyl-CoA dehydrogenase (VLCAD) deficiency  
4. Short-chain acyl-CoA dehydrogenase (SCAD) deficiency  
5. Short-chain hydroxyacyl-CoA dehydrogenase (SCHAD) deficiency  
6. Trifunctional protein deficiency 
7. Multiple acyl-CoA dehydrogenase deficiency 
8. Carnitine-acylcarnitine translocase (CACT) deficiency 
9. Carnitine palmitoyltransferase type 1 (CPT1) deficiency  
10. Neonatal carnitine palmitoyltransferase type 2 (CPT2) deficiency 
11. Primary systemic carnitine deficiency (Carnitine uptake defect, 

CUD) 
12. 2,4-Dienoyl-CoA reductase deficiency 

กลุมโรควงจรยูเรีย 
(urea cycle 
disorders)จำนวน 4 
โรค  

1. Citrullinemia type 1 (CIT1)  
2. Argininosuccinic aciduria  
3. Argininemia 
4. Hyperammonemia-Hyperornithinemia-Homocitrullinuria (HHH) 

syndrome 

 นอกจากนี้ โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกแตละโรคมีการตรวจพิเศษเพื่อยืนยันการวินิจฉัยโรค อยางเชน 
โรค PKU ตรวจ plasma amino acids โรค MSUD ตรวจ plasma amino acids and urine organic acids 
เปนตน (21) รายละเอียดในแตละโรค ดังตารางท่ี 4  

1.1.5. แนวทางการรักษา  
แนวทางการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกสวนใหญเปนการดูแลรักษาทางโภชนาการ การใหวิตามิน 

การกำจัดสารพิษที่สะสมในรางกาย และการใหสารที่รางกายขาด ซึ่งในผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก
จำเปนตองไดรับนมชนิดพิเศษและวิตามินที่จำเปน ทั้งนี้ ในบางโรคอาจมีการปลูกถายอวัยวะ เชน ตับหรือไต 
(32) (ตารางท่ี 3 ตัวอยางแนวทางการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก)  
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ตารางท่ี 3 ตัวอยางแนวทางการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 

ชื่อกลุมโรค/โรค นม ยา Transplant 
1. Organic acidemia and others (isovaleric acidemia (IVA), propionic acidemia (PA), 

methylmalonic acidemia (MMA), glutaric acidemia type 1, cobalamin defects etc) 
 L-carnitine (oral)a and (IV)d, Glycinea, Sodium benzoatea, Sodium 

phenylbutyrate/acetated, Carglumic acida, Biotinc, 
Hydroxycobalamina, Thiaminee, Riboflavine 

±/ 

2. Maple syrup urine disease (MSUD) โรคปสสาวะ  Sodium benzoatea, Thiaminee, Sodium phenylbutyrate/acetated ±/ 
3. Urea cycle defects (UCD) โรควงจรยูเรียผิดปกติ (Ornithine transcarbamylase (OTC) 

deficiency, NAGS deficiency, Citrullinemia type 1, ASS deficiency, Arginase deficiency) 
 Sodium benzoatea, Sodium phenylbutyrate/ acetated, Arginine HCla, 

Carglumic acida  
±/ 

4. Phenylketonuria (PKU) โรคฟนิลคีโตนูเรีย  Tetrahydrobioterin (BH4)c - 
5. Tetrahydrobiopterin (BH4) deficiency โรคขาดบีเอชโฟร  Tetrahydrobioterin (BH4)c, 5-HTPc, L-dopa/carbidopae - 
6. Multiple carboxylase deficiency (biotinidase deficiency/holocarboxylase deficiency) - Biotina - 
7. Carnitine transport defect โรคคารนิทีนบกพรอง - L-carnitine (oral)a and (IV)d, MCT oila - 
8. Fatty acid oxidation defect โรควงจรเผาผลาญกรดไขมันผิดปกติ  MCT oila, L-carnitine (oral)a and (IV)d - 
9. Citrin deficiency (NICCD, Citrullinemia type 2) - Argininea - 
10. Tyrosinemia type 1  Nitisinoned (NTBC)  

± ทางเลือกในการรักษาพิจารณาโดยแพทยผูเชี่ยวชาญ 
a มีตรวจ/จำหนายโดย โรงพยาบาล ในโรงเรียนแพทยบางแหง เบิกไมไดตามสิทธ ิ
b ไมมีจำหนายในประเทศ ผูปวยไดรับบริจาคจากบริษัทฯ มีปญหาขาดคราว ความไมแนนอนของยาบริจาค 
c ไมมีตรวจ/จำหนายในประเทศ ผูปวยไดตรวจ/รับยาจากตางประเทศ เบิกไมไดตามสิทธ ิ
d ไมมีจำหนายในประเทศไทย มีจำหนายในตางประเทศ และหาซ้ือไมไดเน่ืองจากราคาสูง หรือไมสามารถหาที่ใหซ้ือเขามาได 
e มีจำหนายในประเทศไทย และเบิกไดตามสิทธ ิ
จำเปนสำหรับการรักษา 
ที่มา (33) 
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การตรวจวินิจฉัยและรักษาผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกสารโมเลกุลเล็กมีคาใชจายดังตารางที่ 4 ทั้งนี้ คาใชจายดังกลาวจะไดรับการบรรจุเปนสิทธิประโยชน
สำหรับผูปวยรายใหมในป 2563 แตการคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกแบบเพ่ิมจำนวนโรคในทารกแรกเกิดยังไมบรรจุอยูในชุดสิทธิประโยชน ซ่ึงอาจเปนอุปสรรคท่ีทำ
ใหทารกไมไดรับการวินิจฉัยและรักษาอยางทันทวงที  

ตารางท่ี 4 การคาดการณจำนวนผูปวยและงบประมาณสำหรับผูปวยรายใหม โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดโมเลกุลเล็ก 

โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
ชนิดโมเลกุลเล็ก 

จำนวน
ผูปวยท่ี

คาดการณ
สงสัยโรค/ป 

(ราย) 

คาใชจายการตรวจการวินิจฉัย
เบ้ืองตนในรายท่ีสงสัยโรค 

จำนวนผูปวย
ท่ีคาดการณ

เปนโรค 
จริง/ป (ราย) 

คาใชจายการตรวจยืนยันวินิจฉัยและตรวจ
ติดตามในรายท่ีเปนโรคจริง/ป 

คาใชจายการรักษาในรายท่ีเปนโรคจริง/ป รวมคาใชจาย
ท้ังหมดทุกคน

รายโรค/ป 
(บาท) 

วิธีการตรวจ 
(ราคา/บาท) 

รวม
คาใชจาย 
ท้ังป(บาท) 

วิธีการตรวจ(ราคา)/คน/ปx
จน.ครั้ง/ป 

รวมคาใชจาย
การตรวจท้ังป

(บาท) 
วิธีการรักษา(ราคา)/คน/ป 

รวมคาใชจาย
การรักษาท้ังป 

(บาท) 
1. Organic acidemia (IVA, 

MMA, PA, GA1, 
cobalamin defect etc.) 

150 
CMS (3,500) 
UOA (3,500) 
PAA (3,500) 

525,000 
525,000 
525,000 

12 -Genetic test (25,000)  
-PAA (3,500) x4  

300,000 
168,000 

-นมเมตาบอลิก (108,000)  
-ยา (20,000)  
-การรักษาวิกฤต* (500,000)  

1,296,000 
240,000 
6,000,000* 

 

รวม 1   468,000  7,536,000 8,004,000 

2. MSUD 6 -Genetic test (25,000)  
-PAA (3,500) x6 

125,000 
105,000 

-นมเมตาบอลิก (108,000)  
-การรักษาวิกฤต*(500,000)  

540,000 
2,500,000* 

 

รวม 2   230,000  3,040,000 3,270,000 

3. Urea cycle defect 12 -Genetic test (25,000)  
-PAA (3,500) x4  

300,000 
168,000 

-นมเมตาบอลิก (108,000)  
-ยา (9,000)  
-การรักษาวิกฤต* (500,000)  

1,296,000 
108,000 
6,000,000* 

 

รวม 3      468,000  7,404,000 7,872,000 

รวม 1-3 150  1,575,000 30     19,146,000 

Grand total 1-3         20,721,000 

4. PKU 

30 PAA (3,500) 105,000 

5 -Genetic test (25,000)  
-PAA (3,500) x6  

125,000 
105,000 

-นมเมตาบอลิก (108,000)  540,000  

รวม 4    230,000  540,000 770,000 

5. Tetrahydrobiopterin 
(BH4) deficiency  

3 -Genetic test (25,000)  
-PAA (3,500) x3  

75,000 
31,500 

-ยา (120,000)  360,000  
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โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
ชนิดโมเลกุลเล็ก 

จำนวน
ผูปวยท่ี

คาดการณ
สงสัยโรค/ป 

(ราย) 

คาใชจายการตรวจการวินิจฉัย
เบ้ืองตนในรายท่ีสงสัยโรค 

จำนวนผูปวย
ท่ีคาดการณ

เปนโรค 
จริง/ป (ราย) 

คาใชจายการตรวจยืนยันวินิจฉัยและตรวจ
ติดตามในรายท่ีเปนโรคจริง/ป 

คาใชจายการรักษาในรายท่ีเปนโรคจริง/ป รวมคาใชจาย
ท้ังหมดทุกคน

รายโรค/ป 
(บาท) 

วิธีการตรวจ 
(ราคา/บาท) 

รวม
คาใชจาย 
ท้ังป(บาท) 

วิธีการตรวจ(ราคา)/คน/ปx
จน.ครั้ง/ป 

รวมคาใชจาย
การตรวจท้ังป

(บาท) 
วิธีการรักษา(ราคา)/คน/ป 

รวมคาใชจาย
การรักษาท้ังป 

(บาท) 
รวม 5   106,500  360,000 466,500 

รวม 4-5    8     1,236,500 

Grand total 4-5         1,341,500 

6. Multiple carboxylase 
deficiency (Biotinidase/ 
holocarboxylase 
deficiency) 

30 CMS (3,500) 
UOA (3,500) 

105,000 
105,000 

5 -Genetic test (25,000)  
-Enzyme activity (3,000) 
 

75,000 
15,000 
 
 

-ยา (12,000)  
-การรักษาวิกฤต* (500,000) 

60,000 
2,500,000* 

 

Grand total 6 30  210,000 5  90,000  2,560,000 2,860,000 

7. Systemic primary 
carnitine deficiency 

60 CMS (3,500) 210,000 5 -Genetic test (25,000)  
-Plasma and urine 
carnitine level (7,000) x1  
-Plasma carnitine level 
(3,500) x4 

125,000 
35,000 
 
70,000 
 

-ยา (20,000)  
-การรักษาวิกฤต* (500,000) 
 

100,000 
2,500,000* 

 

รวม 7   230,000  2,600,000 2,830,000 

8. Fatty acid oxidation 
defect  

5 -Genetic test (25,000) 
-Plasma acylcarnitine 
profile (3,500) x1 

125,000 
17,500 

-ยา (10,000) 
-นมเมตาบอลิก (108,000) 
-การรักษาวิกฤต* (500,000) 

50,000 
540,000 
2,500,000* 

 

รวม 8    142,500  3,090,000 3,232,500 

รวม 7-8 60  210,000 10     6,062,500 

Grand total 7-8         6,272,500 

9. Mitochondrial diseases 50 Lactate (400) 20,000 20 -Genetic test (25,000) 
 

500,000 -ยา (20,000) 
-การรักษาวิกฤต* (200,000) 

400,000 
4,000,000* 

 

Grand total 9 50  20,000 20  500,000  4,400,000 4,920,000 
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โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
ชนิดโมเลกุลเล็ก 

จำนวน
ผูปวยท่ี

คาดการณ
สงสัยโรค/ป 

(ราย) 

คาใชจายการตรวจการวินิจฉัย
เบ้ืองตนในรายท่ีสงสัยโรค 

จำนวนผูปวย
ท่ีคาดการณ

เปนโรค 
จริง/ป (ราย) 

คาใชจายการตรวจยืนยันวินิจฉัยและตรวจ
ติดตามในรายท่ีเปนโรคจริง/ป 

คาใชจายการรักษาในรายท่ีเปนโรคจริง/ป รวมคาใชจาย
ท้ังหมดทุกคน

รายโรค/ป 
(บาท) 

วิธีการตรวจ 
(ราคา/บาท) 

รวม
คาใชจาย 
ท้ังป(บาท) 

วิธีการตรวจ(ราคา)/คน/ปx
จน.ครั้ง/ป 

รวมคาใชจาย
การตรวจท้ังป

(บาท) 
วิธีการรักษา(ราคา)/คน/ป 

รวมคาใชจาย
การรักษาท้ังป 

(บาท) 
10. Neurotransmitter 

defects 
30 PAA (3,500) 

CSF (3,500) 
105,000 
105,000 

5 -Genetic test (25,000) 
 

125,000 -ยา (8,000) 
 

40,000  

Grand total 10 30  210,000 5    40,000 250,000 

รวมจำนวนผูปวยท่ีสงสัยโรค 
IEM ท่ีตองไดรับการตรวจ
เพ่ิมเติม/ป 

350 ราย  รวมจำนวน
คาดการณ
ผูปวยราย
ใหม/ป 

78 ราย    รวมคาใชจาย
คาดการณท้ัง 
หมดผูปวยราย
ใหมทุกคน/ป 

36,365,000 
บาท 

* คาเฉล่ียคารักษาวิกฤตท้ังหมด (เชน คานอนโรงพยาบาลใน ICU, การทำหัตถการ Blood exchange transfusion/hemodialysis/hemoperfusion, การใสสายสวนในเสนเลือด เปนตน แลวแตกรณ)ี โดย
บางสวนสามารถเบิกไดจากสิทธิประกันสุขภาพถวนหนา มีบางสวนท่ีเปนคาใชจายสวนเกินจากสิทธิฯ 
* CMS, comprehensive metabolic test by TMS; PAA, plasma amino acids; UOA, urine organic acids  
ท่ีมา (33) 



 
20 

 

1.2 การทบทวนวรรณกรรมการประเมินความคุมคา 
การประเมินความคุมคาของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกโดยใชเทคโนโลยี MS/MS ในประเทศที่มีรายไดสูง (high-income country) ไดแก 

สหรัฐอเมริกา อังกฤษ ฟนแลนด แคนาดา ออสเตรเลีย ฝรั่งเศส เยอรมนี ฮองกง รวมถึงประเทศที่มีรายไดปานกลางถึงสูง (upper-middle-income country) อยาง
ประเทศเลบานอน พบวามีความคุมคา (ตารางท่ี 5 การศึกษาเก่ียวกับความคุมคาของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS ในตางประเทศ) 

ตารางท่ี 5 การศึกษาเก่ียวกับความคุมคาของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลย ีMS/MS ในตางประเทศ 

ผูแตง, ป ประเทศ 
การศึกษา
เทคโนโลย ี

เงื่อนไขการคัดกรอง ทางเลือก มุมมอง 
รูปแบบ

การศึกษา 
แนวทาง 

ที่ใช 

แนวทางการ
สราง

แบบจำลอง 
ผลลัพธ กรอบเวลา 

แหลงขอมูล
ประสิทธิผล  

ผลการศึกษา 

Insinga et 
al, 2002 
(34) 

สหรัฐอเมริกา การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS  

14 amino acid, 
organic acid and fatty 
acid 

MCAD  รัฐบาล  Cost-utility แบบจำลอง Decision 
analytic 
model  

QALY  Lifetime  Wisconsin 
screening 
program  

การตรวจคัด
กรองมีความ
คุมคา 

Schoen et 
al, 2002 
(35) 

สหรัฐอเมริกา การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

MSUD, MCADD (and 
other fatty acid 
oxidation) GA1, MMA, 
PPA, HCY, Urea cycle 
disorders 

ไมมีการ
ตรวจคัด
กรอง 

ผูจายเงินใน
ระบบ
สุขภาพ  

Cost-utility  - - QALY  Lifetime  HMO cost 
data, Kaiser 
Permanente 
Northern 
California  

การตรวจคัด
กรองมีความ
คุมคา 

Pandor et 
al, 2004 
(36) 

อังกฤษ การขยายตรวจ
คัดกรองดวย
MS/MS เพื่อ 
เพิ่ม MCAD  

PKU, MCAD PKU  สังคม Cost-
effectiven
ess 

แบบจำลอง  Monte Carlo  Life years 
saved 

ไมระบุ UK NHS  การตรวจคัด
กรองโรค PKU 
และ MCAD มี
ความคุมคา 

Autti-Ramo 
et al, 2005 
(37) 

ฟนแลนด การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

MCADD, GA1, PKU, 
LCHADD, Umbilical 
cord blood for CH, 
AutoDELFIA for CAH 
 

CAH 
Analysis 

สังคม Cost-utility แบบจำลอง ไมระบุ QALY ไมระบุ Literature 
review and 
Expert opinion 

ไมระบุ 
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ผูแตง, ป ประเทศ 
การศึกษา
เทคโนโลย ี

เงื่อนไขการคัดกรอง ทางเลือก มุมมอง 
รูปแบบ

การศึกษา 
แนวทาง 

ที่ใช 

แนวทางการ
สราง

แบบจำลอง 
ผลลัพธ กรอบเวลา 

แหลงขอมูล
ประสิทธิผล  

ผลการศึกษา 

Feuchtbau
m et al, 
2006 (38) 

สหรัฐอเมริกา การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

ไมระบุ PKU  รัฐบาล Cost- 
utility 

แบบจำลอง ไมระบุ QALY, Life 
years 
saved 

Lifetime California 
screening 
program 

การตรวจคัด
กรองมีความ
คุมคา 

Carroll, 
2006 (39) 

สหรัฐอเมริกา การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

PKU, Biotinidase def, 
MSUD, GAL, HCY, 
MCADD, CAH, CH 
(considered using 
alternative 
approaches) 

ไมมีการ
ตรวจคัด
กรอง 

สังคม Cost-utility แบบจำลอง Decision 
tree 

QALY Lifetime   การตรวจคัด
กรองมีความ
คุมคา 

Cipriano et 
al, 2007 
(40) 

แคนาดา การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

21 of amino acid, 
organic acid and fatty 
acid 

PKU  สังคม  Cost-
effectiven
ess 

แบบจำลอง  Decision 
analytic 
model 

Life years 
saved 

 Ontario 
newborn 
screening 
program 

การคัดกรองโรค 
15 โรคมีความ
คุมคา 

Norman et 
al, 2009 
(41) 

ออสเตรเลีย การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

Amino acid, organic 
acid, fatty acid and 
urea cycle disorder 

ไมมีการ
ตรวจคัด
กรอง 

ผูใหบริการ Cost-
effectiven
ess 

แบบจำลอง ไมระบุ Life years 
saved,  
death 
averted 

Lifetime New South 
Wales, the 
Australian 
Capital 
Territory, 
South 
Australia, 
Tasmania 
screening 
program 

การตรวจคัด
กรองมีความ
คุมคา 

Tiwana et 
al, 2012 
(42) 

สหรัฐอเมริกา การตรวจคัด
กรองแบบขยาย
ดวย MS/MS 

ASA, CIT, HCY, MSUD, 
MCADD, GA-1, COAD 

ไมมีการ
ตรวจคัด
กรอง 

ผูจายเงินใน
ระบบ
สุขภาพ 

Cost-utility แบบจำลอง Decision 
tree 

QALY Lifetime Texas 
screening 
program 

การตรวจคัด
กรองแบบขยาย 
มีความคุมคา 

Hamers et 
al, 2012 
(43) 

ฝร่ังเศส การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

MCADD PKU  สังคม Cost-utility แบบจำลอง Decision 
tree 

QALY Lifetime The French 
National 

การตรวจคัด
กรองโรค 
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ผูแตง, ป ประเทศ 
การศึกษา
เทคโนโลย ี

เงื่อนไขการคัดกรอง ทางเลือก มุมมอง 
รูปแบบ

การศึกษา 
แนวทาง 

ที่ใช 

แนวทางการ
สราง

แบบจำลอง 
ผลลัพธ กรอบเวลา 

แหลงขอมูล
ประสิทธิผล  

ผลการศึกษา 

Authority for 
Health 

MCADD มีความ
คุมคา 

Pfeil et al, 
2013 (44)  

เยอรมันนี การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

Glutaric aciduria type 
I (GA-I) 

ไมมีการ
ตรวจคัด
กรอง 

ผูใหบริการ Cost-utility แบบจำลอง Decision 
analytic 

DALY 20 -70 ป Literature 
review and 
Expert opinion 

การตรวจคัด
กรองมีความ
คุมคามาก 

Lee et al, 
2014 (45) 

ฮองกง การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

6-Pyruvoyl 
Tetrahydropterin 
Synthase (PTPS) 
Deficiency 

ไมมีการ
ตรวจคัด
กรอง 

สังคม Cost-
benefit 

- - Annual 
savings 

ไมระบ ุ Hongkong 
medical 
system 

การตรวจคัด
กรองมีความ
คุมคา 

Khneisser 
et al, 2015 
(46) 

เลบานอน การตรวจคัด
กรองดวย
MS/MS 

Inborn errors of 
metabolism (21 
conditions) 

ไมมีการ
ตรวจคัด
กรอง 

ผูใหบริการ Cost-
benefit 

แบบจำลอง ไมระบุ Annual 
savings 

18 ป Saint Joseph 
University, 
Newborn 
Screening 
Laboratory 

การคัดกรองชวย
ประหยัดตนทุน
การรักษา 
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การศึกษาสวนใหญใชวิธีตนทุนอรรถประโยชน (34, 35, 37-39) มีบางการศึกษาใชวิธีประเมินแบบ
ตนทุนประสิทธิผล (36, 40-41) และการประเมินแบบตนทุนผลได (36, 38, 40, 41, 45, 46) การศึกษาสวน
ใหญใชมุมมองทางสังคม (36, 37, 39, 40, 43, 45) มุมมองของรัฐบาลหรือผูใหบริการ (34, 35, 38, 41, 44, 
46) และมุมมองของผูจายเงิน (42) ตัวเปรียบเทียบการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS สวนใหญคือไมมี
การตรวจคัดกรอง (35, 39, 41, 44-46) และเปรียบเทียบกับการคัดกรองโรคเดียว ไดแก PKU (36, 38, 40, 
43), MCAD (34), CAH (37) โดยความแตกตางระหวางผลการศึกษาสามารถอธิบายไดจากความแตกตางจาก
การใชคาตัวแปรที่ใชวิเคราะหในแบบจำลอง เชน ประเทศที่มีอุบัติการณของโรคสูงทำใหการตรวจคัดกรองมี
ความคุมคา โดยเฉพาะอยางยิ่งกลุมโรคที่การรักษาใหประสิทธิผลที่ดี (33) ตนทุนการรักษาผูปวยที่มีการ
วินิจฉัยไดเร็วกอนมีอาการแสดงทางคลินิกและตนทุนการรักษาเมื่อผูปวยมีอาการแสดงทางคลินิกแลวมี
ความสำคัญตอผลการวิเคราะหเชนเดียวกัน โดยมีการศึกษาที่พบวาตนทุนการรักษาผูปวยกอนแสดงอาการ
ทางคลินิกมีคานอยกวาตนทุนการรักษาผูปวยที่แสดงอาการแลว (35) อยางไรก็ตาม พบวามีการศึกษาท่ีมีผล
การวิเคราะหในทางตรงขาม (41) หรือบางการศึกษาไมพบความแตกตางของตนทุนการรักษาระหวางผูปวย
สองกลุมนี้ (36) อีกทั้งประสิทธิผลของการคัดกรองตอการยืดอายุผูปวยซึ่งนักวิจัยไดมีการกำหนดสมมติฐานท่ี
ตางกัน (เนื่องจากไมมีขอมูลเชิงคลินิกสนับสนุนเพียงพอ บางการศึกษาจึงใชการตั้งสมมติฐาน) การศึกษาท่ีมี
ผลความคุมคาอยางมากมักกำหนดสมมติฐานใหประสิทธิผลของการรักษาผูปวยกอนแสดงอาการทางคลินิก
สามารถยืดอายุผูปวยไดยาวนานกวาผูปวยที่แสดงอาการทางคลินิกแลว (35, 40, 41) คุณภาพชีวิตของผูปวย
เปนอีกตัวแปรท่ีมีความสำคัญ บางการศึกษามีการกำหนดคาคุณภาพชีวิตจากความคิดเห็นของผูเชี่ยวชาญและ
ผูวิจัยเองท่ีคอนขางสูงซ่ึงมีผลตอความคุมคา (37, 38, 42)   

นอกจากนี้ การศึกษาเหลานี้ยังดำเนินการในบริบทประเทศรายไดสูง ซึ่งมีคาเกณฑความคุมคา (cost-
effectiveness threshold) สูงกวาประเทศไทย (120,000 บาทตอปสุขภาวะ ณ ป พ.ศ. 2558) อยางเชน 
การศึกษาในสหราชอาณาจักรใชเกณฑความคุ มคาอยู ที ่ 20,000 – 30,000 ปอนด (หรือ 800,000 – 
1,200,000 บาท) ตอปสุขภาวะ (36) การศึกษาในสหรัฐอเมริกามีเกณฑความคุมคาอยูที่ 50,000 ดอลลาร 
(1.6 ลานบาท) ตอปสุขภาวะ (34, 35, 38, 39, 42) การศึกษาในเขต Ontario ประเทศแคนาดาใชเกณฑความ
คุมคาอยูท่ี 100,000 ดอลลาร (3.2 ลานบาท) ตอปสุขภาวะ (40) ท้ังนี้เกณฑความคุมคาเปนสิ่งหนึ่งท่ีแสดงถึง
ความสามารถดานการเงินการคลังของรัฐในการลงทุนดานสุขภาพ 

Richard Norman (33) และ Bridget Wilcken (47) ไดรวบรวมขอมูลและทบทวนวรรณกรรมเก่ียวกับ
ขออภิปรายที่อาจทำใหการตรวจคัดกรองผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS ไมมีความ
คุมคา เชน 1) ความคลาดเคลื่อนของการตรวจคัดกรอง (false positive) ท่ีนำไปสูการวินิจฉัยท่ีผิดพลาด และ
การรักษาที่ไมจำเปน 2) สภาวะของโรคบางโรค ที่มีความรุนแรงมาก แมมีการคนพบไดรวดเร็ว มีการรักษาท่ี
ราคาสูง แตไมสามารถยืดชีวิตไดนาน ทำใหผลลัพธทางสุขภาพต่ำ (ปชีวิตและคุณภาพชีวิตนอย) เชน โรค 
Glutaric acidemia type II, arginemia, arginosuccinic aciduria, and citrullinemia เปนตน 3) ความชุก
ของโรคในแตละพ้ืนท่ี รวมถึงการพยากรณโรค 4) ความแตกตางของการประเมินคุณภาพชีวิต เปนตน  

อยางไรก็ตามมีการศึกษาในหลายประเทศที่พบวาการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดดวยเทคโนโลยี 
MS/MS สามารถลดอัตราการเสียชีวิตและพิการในเด็กไดเปนจำนวนมาก เชน ประเทศญี่ปุนเปรียบเทียบอัตรา
การเสียชีวิตและพิการของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกที่ไดรับการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS 
กับผูปวยท่ีไมไดรับการตรวจคัดกรอง พบวาอัตราการเสียชีวิตและพิการจากโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกลดลง
จากรอยละ 73 เหลือรอยละ 15 (5) และมีการศึกษาในประเทศออสเตรเลียพบวาอัตราการเกิดความพิการของ
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ผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกลดลงจากรอยละ 18.1 เหลือรอยละ 2.8 (48) ดังนั้น การตรวจคัดกรองทารก
แรกเกิดดวยเทคโนโลยี MS/MS จึงถือเปนมาตรฐานในประเทศที่พัฒนาแลว สวนสถานการณการตรวจคัด
กรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS ในประเทศแถบทวีปเอเชียมีความแตกตางกันตาม
บริบทของแตละประเทศ ท้ังจำนวนและชนิดของโรคในการตรวจคัดกรอง และการเบิกจายคาใชจายในการ
ตรวจคัดกรองจากภาครัฐ โดยมีรายละเอียดดังตารางท่ี 6 เชน ประเทศสิงคโปรมีการตรวจคัดกรอง 40 โรคใน
ทารกแรกเกิดโดยใชเทคโนโลยี MS/MS ตั้งแตป 2006 (8) และประเทศฟลิปปนสเริ่มมีการตรวจคัดกรองทารก
แรกเกิดโดยใชเทคโนโลย ีMS/MS ตั้งแตป 2019  
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ตารางท่ี 6 สถานการณการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในทวีปเอเชีย* 

ประเด็น ญี่ปุน เกาหลีใต ไตหวัน จีน มาเลเซีย เวียดนาม ฟลิปปนส 
ไทย 

กระทรวง
สาธารณสุข 

โรงพยาบาลศิริราช 

1. ปทีเร่ิมตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด  1977 1985 1985 1980 1998 2007 1996 1996 2005 
2. โครงการนำรองตรวจดวย MS/MS 1997 – 2007 1997 2001 2000 – 2007 2006 ไมมีขอมูล 2012 2003 – 2005 2014 
3. จำนวนโรคที่ทำการคัดกรองใน
ปจจุบัน 

30 6 11 2 (whole 
country) 

2  
(CH & G6PD) 

2  
(CH, G6PD) 

6 - 28 
(ENBS) 

2 
(CH & PKU) 

40 (Expanded NBS) 

4. การตรวจดวย MS/MS ในการ
ดำเนินงานปกติ (routine) 

2011 2001 2006 ปกกิ่ง, จีน,  
จี่หนาน 

เฉพาะ
ภาคเอกชน 

- เร่ิม พ.ค.  
2019 

- 17 โรงพยาบาลในกทม. 

5. จำนวนเด็กที่ไดรับการตรวจคัดกรอง 3.3 ลานคน 3 ลานคน 1.3 ลานคน 18 ลานคน ไมมีขอมูล มีจำนวนนอย ไมมีขอมูล 46,000 คน 
(นำรอง) 

165,078 คน 

6. การเบิกจายคาบริการจากภาครัฐ  มี Co-pay 
(40-80% 

coverage) 

มี มี ไมมี ไมมี มี 
(1,077 baht) 

- มี 
(CH + expanded NBS 
in BKK = 635 baht) 

7. อุบัติการณของโรค IEM โดยรวม 1:8,557  1:13,205  1:7,030 1:5,800 - - - 1:6,571 1:6,114 
8. โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกทีพ่บบอย 
 (Hospital – based) 

PA, PKU, 
Citrin def. 

3MCC, 
Citrullinemia 

Pompe, PKU, 
HPA, 3MCC 

PKU, MMA, 
PCD 

OA, AA, UCD MSUD, Beta-
ketothilolase 

MSUD, PKU MSUD, IVA PCD, MSUD, IVA, GA1 
 

ผูแตง SEIJI  
YAMAGUCHI 

HAN-WOOK 
YOO, HYE-
RAN YOON 

WUH-LIANG 
HWU, 
KJ HSIAO 

XUE FAN GU MK THONG Vu Chi Dung, 
Nguyen Khac 
Han Hoan 

PADILLA MOPH P. WASANT 

* รวบรวมโดย ศ. เกียรติคุณ พญ.พรสวรรค วสันต และ รศ. นพ.นิธิวัชร วัฒนวิจารณ  
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ในอดีตประเทศไทยไดมีการประเมินความคุมคาของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจำนวน 
6 โรค ไดแก IVA, MMA, PA, MSUD, PKU, และ MCD ดวยเทคโนโลย ีMS/MS เปรียบเทียบกับสถานการณท่ี
มีการตรวจคัดกรองเฉพาะโรค PKU โดยวิธี Guthrie เทานั้น ผลการศึกษาพบวา การตรวจคัดกรองดวย
เทคโนโลยี MS/MS ไมมีความคุมคาในบริบทของประเทศไทย หากพิจารณาเฉพาะการรักษาโรคเหลานี้
พบวา การรักษาผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกกอนมีอาการแสดงทางคลินิกเปรียบเทียบกับสถานการณท่ี
รักษาเมื่อมีอาการแสดงทางคลินิกแลวนั้นมีความคุมคา (49) อยางไรก็ตาม เกณฑความคุมคา ณ เวลาท่ี
ทำการศึกษาคือ 120,000 บาทตอปสุขภาวะ ซึ่งปจจุบันเกณฑความคุมคาไดปรับเปน 160,000 บาทตอปสุข
ภาวะ นอกจากนี้การศึกษาดังกลาวมีขอจำกัดดานขอมูลระบาดวิทยาของโรค ตนทุนการรักษาพยาบาล และ
การประมาณคาอรรถประโยชน (50, 51) กลาวคือ ในประเทศไทย ณ ขณะนั้นมีเพียงการคัดกรองโรค PKU ท่ี
ทำใหสามารถคาดการณอุบัติการณของโรคนี้ไดแตก็อาจไมใชตัวเลขที่ถูกตองเนื่องจากมีทารกที่ไมไดตาม
กลับมาเพ่ือยืนยันการวินิจฉัย ในขณะท่ีโรคอ่ืน ๆ มีความจำเปนตองอางอิงอุบัติการณในตางประเทศท่ีลักษณะ
ประชากรใกลเคียงกับประเทศไทยและมีขอมูลเพียงพอ เชน จีน และญี่ปุน เปนตน รวมถึงการกำหนดคา
อรรถประโยชนในผูปวยโรคเหลานี้ไมสามารถทำได คณะผูวิจัยจึงใชความคิดเห็นของผูเชี ่ยวชาญในแตละ
โรงพยาบาลท่ีใหการรักษากำหนดคาอรรถประโยชนแทนการสัมภาษณผูปวยและผูดูแลโดยตรง การศึกษานี้ได
มีขออภิปรายและขอเสนอแนะเพื่อปรับปรุงตัวแปรในแบบจำลอง ดังนี้ 1) ควรมีการศึกษาดานระบาดวิทยา
ของโรคกลุมนี้ในประเทศไทยเพื่อใหสามารถคาดประมาณจำนวนผูปวยไดอยางถูกตองมากขึ้น 2) ควรมีการ
ประเมินตนทุนการรักษาพยาบาลผูปวยในกลุมโรคนี้ท้ังกลุมผูปวยท่ีไดรับการวินิจฉัยกอนแสดงอาการทาง
คลินิก (จากการตรวจคัดกรอง) และกลุมผูปวยที่แสดงอาการทางคลินิกแลว ซึ่งเดิมใชขอมูลเดียวกัน  3) ควร
กำหนดสมมติฐานของประสิทธิผลของการคัดกรองโรคตามหลักฐานเชิงประจักษ ซึ่งมีหลักฐานทางวิชาการ
ตีพิมพเพิ่มขึ้น 4) ควรมีการประเมินคุณภาพชีวิตผูปวยโดยใชเครื ่องมือที่เปนมาตรฐานตามแนวทางการ
ประเมินเทคโนโลยีดานสุขภาพของประเทศไทย 5) ควรทำการประเมินการตรวจคัดกรองโรคทุกโรคท่ีตรวจคัด
กรองดวยเทคโนโลยี MS/MS ได จากการศึกษาเดิมท่ีประเมิน 6 โรคที่มีความสำคัญลำดับตน เนื่องจาก
เทคโนโลยีนี้สามารถตรวจครั้งเดียวเพื่อคัดกรองไดหลายโรคโดยไมมีตนทุนการตรวจคัดกรองเพิ่มเติมตอโรคท่ี
เพิ่มขึ้น 6) ควรประเมินการตรวจคัดกรองโรคควบคูกับการรักษาและฟนฟูผูปวย เพื่อใหผลการวิเคราะห
ครอบคลุมตนทุนและผลลัพธท่ีเกิดข้ึนหลังการตรวจคัดกรองดวย 

ท้ังนี้ ตั้งแตป พ.ศ. 2557 สำนักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติ (สปสช.) เขต 13 กรุงเทพมหานคร ได
ใหการสนับสนุนโครงการนำรอง (pilot project) การตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพิ ่มจำนวนโรค 
(expanded newborn screening) ดวยเทคโนโลยี MS/MS จำนวน 18 โรงพยาบาล ไดแก โรงพยาบาลศิริ
ราช โรงพยาบาลเจริญกรุงประชารักษ โรงพยาบาลภูมิพลอดุลยเดช โรงพยาบาลสิรินธร โรงพยาบาลพระ
มงกุฎเกลา โรงพยาบาลวชิรพยาบาล โรงพยาบาลตำรวจ โรงพยาบาลสมเด็จพระปนเกลา โรงพยาบาลตากสิน 
โรงพยาบาลกลาง โรงพยาบาลราชพิพัฒน โรงพยาบาลหลวงพอทวีศักดิ ์ โรงพยาบาลเวชการุณยร ัศม์ิ 
โรงพยาบาลลาดกระบัง โรงพยาบาลราชวิถี สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติมหาราชินี โรงพยาบาลนพรัตนราช
ธานี และ โรงพยาบาลเลิดสิน รวมเปนจำนวน 40,000 รายตอป ที่ไดรับการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบ
ขยายจำนวนโรค (33) ซึ่งโรงพยาบาลศิริราชเปนสวนหนึ่งของโครงการนำรองตั้งแตป พ.ศ. 2557 จนถึง พ.ศ.
2563 ซ่ึงไดทำการตรวจทารกแรกเกิดท้ังหมด 184,788 ราย ทำใหไดขอมูลใหมจำนวนมากเก่ียวกับอุบัติการณ
ของโรค ผลการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด ผลการรักษา และคาใชจายในการคัดกรองโรคและดูแลรักษา
ผู ปวย ดังนั ้น ขอมูลที ่เปนปจจุบันเหลานี้มีความสำคัญตอการปรับปรุงตัวแปรในแบบจำลองเพื่อใหผล
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การศึกษามีความใกลเคียงกับสถานการณปจจุบันมากที ่สุด ตลอดจนเปนการเพิ ่มความนาเชื ่อถือของ
แบบจำลอง 

1.3 กรอบแนวคิด 
 

 

รูปท่ี 1 กรอบแนวคิดการศึกษา 

การศึกษานี้มีเปาประสงคเพื่อพัฒนาขอเสนอแนะเชิงนโยบายในการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตา
บอลิกดวยเทคโนโลย ีMS/MS ตลอดจนการรักษาพยาบาลผูปวยกลุมนี้ ท้ังในมิติทางเศรษฐศาสตรและมิติทาง
ระบบบริการ (ดังรูปที่ 1) มิติทางเศรษฐศาสตรครอบคลุมตนทุนที่เกิดขึ้นจากการรักษาพยาบาลโดยตรง เชน 
ตนทุนการตรวจคัดกรอง ตนทุนการรักษาโรค การดูแลและฟนฟูโดยโรงพยาบาล เปนตน ตนทุนท่ีเก่ียวของกับ
การรักษาพยาบาลภายนอกโรงพยาบาลจากการเดินทางของผูปวยและผูดูแล คาที่พักใกลโรงพยาบาลกรณี
ผูปวยและผูดูแลตองเดินทางลวงหนา รวมถึงคาใชจายดูแลผูปวยที่บาน ตลอดจนตนทุนที่เกิดจากการสูญเสีย
ผลิตภาพจากการขาดงานและการเสียชีวิตกอนวัยอันควร ผลลัพธท่ีสนใจในการศึกษานี้ประกอบดวยปชีวิตและ
ปสุขภาวะของผูปวย และความคุมคาโดยเปรียบเทียบอัตราสวนตนทุนและผลลัพธทางสุขภาพที่แตกตางกัน
ระหวางกรณีที่มีและไมมีการตรวจคัดกรองโรคดวยเทคโนโลยี MS/MS รวมถึงการวิเคราะหผลกระทบทาง
งบประมาณที่เกิดขึ้นกับรัฐบาล หากมีการบรรจุการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี 
MS/MS ในชุดสิทธิประโยชนภายใตระบบหลักประกันสุขภาพแหงชาติ ซึ่งมีความจำเปนตอกองทุนสุขภาพ
โดยเฉพาะอยางยิ่งกองทุนหลักประกนัสุขภาพถวนหนาในการจัดสรรงบประมาณใหครอบคลุมประชากรอยาง
มีประสิทธิภาพ   

มิติทางระบบบริการเปนการวิเคราะหความเปนไปไดในการใหบริการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตา
บอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS ทั่วประเทศ โดยพิจารณาความพรอมของผูใหบริการไมวาจะเปนศักยภาพของ
บุคลากรทางการแพทย สถานที่และเครื่องมือในการใหบริการในปจจุบัน ตลอดจนการเตรียมความพรอม
ใหบริการอีก 5 ปขางหนา อยางเชน การพัฒนาขีดความสามารถของบุคลากรทางการแพทย เปนตน รวมถึงผู
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กำหนดนโยบายในการออกแบบขอกำหนดดานนโยบายและการปฏิบัติ การจัดทำแผนปฏิบัติการและแผน
บริหารจัดการ กระบวนการสื่อสารนโยบายระดับปฏิบัติการ ระบบสนับสนุน ระบบขอมูล การเบิกจาย
คาชดเชย และการติดตามและประเมินผลโครงการ นอกจากนี้ ผูปวยที่ไดรับบริการจะมีการพิจารณาดาน
คุณภาพและผลกระทบที่เกิดขึ้นทั้งทางตรงและทางออมเพื่อใหขอเสนอแนะตอการพัฒนาระบบบริการใน
อนาคต  

1.4 วัตถุประสงคของการศึกษา 
เพื่อประเมินความคุมคาและความเปนไปไดของการตรวจคัดกรองผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวย

เทคโนโลย ีMS/MS 

วัตถุประสงคเฉพาะ 

1) เพื่อประเมินตนทุนอรรถประโยชน (cost-utility analysis) ของการตรวจคัดกรองและรักษา
ผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 

2) เพ่ือศึกษาตนทุนความเจ็บปวย (cost-of-illness) ของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
3) เพ่ือวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณ (budget impact analysis) ของการตรวจคัดกรองและ

รักษาผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
4) เพ่ือศึกษาความเปนไปไดในการบรรจุการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในทารกแรกเกิด

แบบเพ่ิมจำนวนโรค (expanded newborn screening) ในชุดสิทธิประโยชนภายใตหลักประกัน
สุขภาพแหงชาติ  
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บทที่ 2 

ระเบียบวิธีวิจัย 

2.1 ระเบียบวิธีวิจัยการประเมินตนทุนอรรถประโยชน 

2.1.1 รูปแบบการศึกษา 
การประเมินตนทุนอรรถประโยชนเปนการใชแบบจำลองทางเศรษฐศาสตรเพื่อคำนวณหาอัตราสวน

ตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่ม (incremental cost-effectiveness ratio: ICER) ในหนวยบาทตอปสุขภาวะท่ี
เพ่ิมข้ึน เปรียบเทียบสถานการณระหวาง 1) การมีการตรวจคัดกรองโรคดวยเทคโนโลยี MS/MS และรักษาโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิก และ 2) สถานการณที ่ไมมีการตรวจคัดกรอง (no screening) การศึกษาครั ้งนี้จึง
วิเคราะหประเมินโรคแยกตามลักษณะการดำเนินของโรคตามแบบจำลอง 5 แบบจำลอง ซึ่งเปนโรคที่สามารถ
คัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS และพบผูปวยในประเทศไทย เนื่องจากเทคโนโลยี MS/MS สามารถคัดกรอง
ไดหลายโรคจากการตรวจเพียงครั้งเดียว และไมมีตนทุนการคัดกรองท่ีเพ่ิมข้ึนหากจำนวนโรคเพ่ิมข้ึน 

2.1.2 ประชากรเปาหมายสำหรับการประเมินตนทุนอรรถประโยชน  
การศึกษานี้คัดเขาผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็กท้ังหมดในประเทศไทย เนื่องจาก 

โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็กเปนโรคหายาก และจากการตรวจคัดกรองทารกในเขต
กรุงเทพมหานครจำนวน 18 โรงพยาบาลตั้งแตป พ.ศ. 2557 จนถึง พ.ศ. 2563 ซึ่งไดทำการตรวจทารกแรก
เกิดท้ังหมด 184,788 ราย พบทารกแรกเกิดเปนโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจำนวน 22 ราย (10) คณะผูวิจัยเก็บ
ขอมูลในพ้ืนท่ีศึกษา 6 พ้ืนท่ี ดังตารางท่ี 7  ค 

ตารางท่ี 7 พ้ืนท่ีศึกษาและวิธีการเก็บขอมูล 

โรงพยาบาล ขอมูลเวชระเบียน ตนทุน อรรถประโยชน ศักยภาพ 
1. ศิริราช / / / / 
2. รามาธิบด ี / / / / 
3. สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาตฯิ / / / / 
4. จุฬาลงกรณ สภากาชาดไทย / - - / 
5. ธรรมศาสตรเฉลิมพระเกียรต ิ - - - / 
6. พระมงกุฎเกลา - - - / 
7. กรมวิทยาศาสตรการแพทย และโรงพยาบาลศรีนครินทร ขอนแกน / 

2.1.3 ผลลัพธทางสุขภาพ  
การศึกษานี้วัดผลลัพธทางสุขภาพในรูปของปชีวิต (life year) และปสุขภาวะ (quality-adjusted life 

year: QALY) ซ่ึงคำนวณไดจากการนำเอาจำนวนปท่ีจะมีชีวิตอยูคูณกับคาอรรถประโยชน (utility) ซ่ึงเปนคาท่ี
แสดงถึงความพึงพอใจ (preference) ของบุคคลตอสภาวะสุขภาพอันมีคาตั้งแต 0 (สภาวะที่แยที่สุดหรือ
เสียชีวิต) ถึง 10 (สภาวะท่ีแข็งแรงสมบูรณท่ีสุด)  
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2.1.4 มุมมองของการศึกษา 
การศึกษานี้ใชมุมมองทางสังคม (societal perspective) ในการประเมินความคุมคาทางเศรษฐศาสตร 

ตนทุนท่ีนำมาวิเคราะห คือ ตนทุนทางตรงท่ีเก่ียวกับการแพทย ไดแก คารักษาพยาบาล คายา คาอาหารเสริม
และนมสูตรพิเศษ และคาใชจายฝกพัฒนาการฟนฟูภาวะความพิการ นอกจากนี้มุมมองทางสังคมจะรวมตนทุน
ทางตรงที่ไมเกี่ยวกับการแพทย ไดแก คาเดินทางมารับการรักษา คาอาหาร คาที่พักของผูปวยและญาติ คา
อุปกรณอำนวยความสะดวก รวมทั้งคาเสียเวลาของการดูแลอยางไมเปนทางการโดยญาติ (ตนทุนคาเสียเวลา
ของผูดูแล) (ดังรูปที่ 2) การศึกษานี้จะไมไดนำตนทุนทางออม (indirect cost) ที่เกิดจากการสูญเสียผลิตภาพ
จากการเจ็บปวยหรือเสียชีวิตกอนวัยอันควรของผูปวยมารวมในการวิเคราะหตนทุนอรรถประโยชนดวย 
เนื่องจากผูปวยจะถูกประเมินระดับคุณภาพชีวิตของตนเอง (โดยใชการประเมินผูปกครองเปน proxy) จาก
สภาวะทุกอยางที่ไดรับทั้งการเจ็บปวยทางกาย ทางใจ และความเครียดจากการขาดงานหรือปฏิบัติภารกิจ
สวนตัวไมไดและนำระยะเวลาที่ปวยทั้งหมดซึ่งรวมทั้งระหวางรับการรักษาและพักฟนมาคำนวณรวมเปนปสุข
ภาวะ หากนำเวลาการทำงานที่ขาดหายไปมาแปลงเปนตนทุนอีก จะเปนการนับผลลัพธที่เกิดขึ้นซ้ำสองครั้ง 
ฉะนั้นในการประเมินตนทุนอรรถประโยชน จะไมรวมตนทุนทางออมที่เกิดจากเวลาที่สูญเสียไปของผูปวยซ่ึง
นับเวลาทั้งในชวงรับการรักษาและพักฟน ซึ่งดำเนินการตามขอแนะนำในคูมือการประเมินเทคโนโลยีดาน
สุขภาพสำหรับประเทศไทย ฉบับที่ 2 พ.ศ. 2556 (การประเมินตนทุนอรรถประโยชนในประเทศไทยสวนใหญ
ใชวิธีเดียวกัน เพื่อใหการศึกษาสามารถเปรียบเทียบกันไดกับการศึกษาความคุมคาของโรคอื่นๆ (50, 51) 
อยางไรก็ตามเนื่องจากตนทุนทางออมเปนตนทุนที่มีความสำคัญมากโดยเฉพาะในโรคที่เกิดขึ้นกับเด็กและการ
รักษาสามารถทำใหอาการหายขาดหรือลดภาวะความพิการได คณะผูวิจัยจึงนำมารวมในการวิเคราะหตนทุน
ความเจ็บปวยจากขอมูลปชีวิตที่คำนวณไดจากแบบจำลอง เพื่อเปนขอมูลประกอบการตัดสินใจเชิงนโยบาย 
ตามวัตถุประสงคการศึกษาขอท่ี 2 

 

รูปท่ี 2 กรอบของตนทุนตามระยะการเจ็บปวยและการรักษา 
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2.1.5 กรอบเวลา  

การประเมินตนทุนอรรถประโยชนนี้กำหนดใหเหตุการณตาง ๆ ในแบบจำลอง (model) วนเวียนไป
จนกระท่ังผูปวยท้ังหมดในแบบจำลองเสียชีวิตลง (life time horizon)  

2.1.6 อัตราปรับลด   

การศึกษานี้มีกรอบเวลาในการประเมินมากกวา 1 ป ตนทุนและผลลัพธที ่เกิดในอนาคตที่ชวงเวลา
แตกตางกันถูกปรับคาใหเปนมูลคาปจจุบัน โดยใชอัตราลด (discounting rate) รอยละ 3 สูตรคำนวณอัตรา
การปรับลดมีดังนี้ 

มูลคาปจจุบัน = (ตนทุน หรือ ผลลัพธ ท่ีเวลา t)/(1+อัตราลด)t 

สำหรับตนทุนท่ีเกิดข้ึนในอดีต โดยเฉพาะตนทุนการรักษาถูกปรับใหเปนปท่ีศึกษา (พ.ศ. 2563) โดยการ
ปรับดวยดัชนีราคาผูบริโภค (consumer price index: CPI) ดังสูตร 

มูลคาในปจจุบัน = (CPI ป พ.ศ. 2563/CPI ป t) × ตนทุน ณ ปท่ี t  

t คือ จำนวนปท่ีแตกตางจากปฐาน 

2.1.7 แบบจำลองทางเศรษฐศาสตร  
แบบจำลองทางเศรษฐศาสตรที ่ใชในการศึกษานี ้จะประกอบไปดวย 2 ประเภทคือ แบบจำลอง 

decision tree ดังแสดงในรูปที่ 3 สำหรับการจำลองสถานการณของการตรวจคัดกรองโรค และแบบจำลอง

มารคอฟ (Markov model) สำหรับการจำลองสถานะสุขภาพของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก  

การวิเคราะหดวยแบบจำลอง decision tree (ดังรูปที่ 3) เปนการเปรียบเทียบทางเลือกในตรวจคัด
กรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกซึ่งมีทางเลือก 2 สถานการณ ไดแก สถานการณที่ 1 คือ  การมีการตรวจคัด
กรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลย ีMS/MS โดยผูปวยไดรับการตรวจคัดกรองและมีการตรวจยืนยัน
วาเปนโรค ซ่ึงจะไดรับการรักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิก (M1) หากผูปวยไมไดรับการตรวจคัดกรอง  ไมมี
การตรวจยืนยันหรือผลการคัดกรองเปน negative จะไดรับการรักษาเมื่อมีอาการแสดงทางคลินิกแลว (M2) 
และสถานการณท่ี 2 คือ การไมมีการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลย ีMS/MS ท้ังนี้ ผูปวยดวยกลุมโรคนี้จะไดรับ
การรักษาเม่ือมีอาการแสดงทางคลินิกแลว (M2)  



 
32 

 

 

รูปท่ี 3 แบบจำลอง decision tree ในการวิเคราะหการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี 
MS/MS เปรียบเทียบกับสถานการณท่ีไมมีการตรวจคัดกรอง 

การวิเคราะหดวยแบบจำลองมารคอฟ (ดังรูปท่ี 4-8) เปนการจำลองการดำเนินไปของโรคจากผูปวยท่ี
มีสถานะสุขภาพไมมีภาวะแทรกซอน มีภาวะแทรกซอน และเสียชีวิต โดยแบบจำลองมารคอฟแบงตาม
ลักษณะการเกิดภาวะแทรกซอนได 5 แบบ ไดแก  

 

Follow-up Confirm test+

MS/MS screening test+

Diagnosed clinically

Loss follow-up

Newborn with disease Not diagnosed

Diagnosed clinically

MS/MS screening test-

MS/MS screening coverage Not diagnosed

Confirm test-

MS/MS screening test+

Loss follow-up
Normal newborn

IEM screened by MS/MS

MS/MS screening test-

Diagnosed clinically

Newborn with disease

Not diagnosed
No screening coverage

Birth cohort
1

Normal newborn

Diagnosed clinically

Newborn with disease

Not diagnosed
No screening by MS/MS

Normal newborn

M1

M2

M2

M2

M2
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รูปท่ี 4 แบบจำลองมารคอฟกลุมโรคท่ี 1,2,3,8 กลุมโรคท่ีเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง 

ตารางท่ี 8 กลุมโรคท่ีเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง จำนวน 26 โรค 

โรคท่ีมีผูปวยในประเทศไทย ภาวะแทรกซอน 

มี ไมมี แบบเดี่ยว แบบผสม 

กลุมโรคกรดอะมิโน 
1.Phenylketonuria (PKU) 
2.Maple syrup urine disease 
(MSUD) 
3. Biopterin cofactor deficiencies 
5. Hyperphenylalaninemia  
7. Hypermethioninemia 
24. Hyperornithinemia with gyrate 
atrophy 
4. Homocystinuria 

6. Tyrosinemia type 3 (TYPR 
3)  
25. Tyrosinemia type 2 (TYR 
2) 

Neurological  ไมมี 

กลุมโรคกรดอินทรีย  
8. Multiple carboxylase deficiency 
(MCD) 
9. Beta-Ketothiolase deficiency  
10. Glutaric acidemia type 1  
11. Isovaleric acidemia (IVA) 
12. Methylcrotonyl-CoA 
carboxylase deficiency 

14. 3- Methylglutaconyl-
CoA hydratase deficiency  
15. 2-Methylbutyryl-CoA 
dehydrogenase deficiency  
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โรคท่ีมีผูปวยในประเทศไทย ภาวะแทรกซอน 

มี ไมมี แบบเดี่ยว แบบผสม 

13. 3-Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA 
lyase deficiency 

กลุมโรคกรดไขมัน  
16. Carnitine palmitoyltransferase 
type 1 (CPT1) deficiency  
17. Medium-chain acyl-CoA 
dehydrogenase (MCAD) deficiency 

18. Short-chain acyl-CoA 
dehydrogenase (SCAD) 
deficiency  
19. Short-chain 
hydroxyacyl-CoA 
dehydrogenase (SCHAD) 
deficiency  

  

กลุมโรควงจรยูเรีย 
20. Citrullinemia type 1 (CIT1)  
21. Argininosuccinic aciduria 
22. Argininemia  
23. Hyperammonemia= 
Hyperornithinemia- 
Homocitrullinuria (HHH) syndrome 
41. Ornithine transcarbamylase 
(OTC) deficiency 
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รูปที่ 5 แบบจำลองมารคอฟกลุมโรคที่ 4 กลุมโรคที่เกิดภาวะแทรกซอนตอไต หรือตับ อยางใดอยางหนึ่งแลว
เกิดภาวะแทรกซอนรวมระหวางไต และตับ 

ตารางท่ี 9 กลุมโรคท่ีเกิดภาวะแทรกซอนเกิดภาวะแทรกซอนตอไต หรือตับ อยางใดอยางหนึ่งแลวเกิด
ภาวะแทรกซอนรวมระหวางไต และตับ จำนวน 1 โรค 

โรคท่ีมีผูปวยในประเทศไทย ภาวะแทรกซอน 

มี ไมมี แบบเดี่ยว แบบผสม 

กลุมโรคกรดอะมิโน  
29. Tyrosinemia type 1 (TYR1) 

 
Liver / 
Renal 

Liver+ Renal 
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รูปท่ี 6 แบบจำลองมารคอฟกลุมโรคท่ี 5 กลุมโรคท่ีเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง หรือตับ 

ตารางท่ี 10 กลุมโรคท่ีเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง หรือตับ จำนวน 1 โรค 

โรคท่ีมีผูปวยในประเทศไทย ภาวะแทรกซอน 

มี ไมมี* แบบเดี่ยว แบบผสม 

กลุมโรควงจรยูเรีย 
40. Citrin deficiency 
(NICCD)/ Citrullinemia type 
2 (CIT2) 

 
Neurological / 
Liver 

- 
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รูปท่ี 7 แบบจำลองมารคอฟกลุมโรคท่ี 6 และ 9 กลุมโรคท่ีเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง 
แลวเกิดภาวะแทรกซอนรวมของระบบประสาทและสมอง และกลามเนื้อหัวใจผิดปกติ 

ตารางท่ี 11 กลุมโรคท่ีเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง แลวเกิดภาวะแทรกซอนรวมของ
ระบบประสาทและสมอง และกลามเนื้อหัวใจผิดปกติ จำนวน 10 โรค 

โรคท่ีมีผูปวยในประเทศไทย ภาวะแทรกซอน 

มี ไมมี* แบบเดี่ยว แบบผสม 

กลุมโรคกรดไขมัน 
30. Propionic acidemia (PA) 
31. Multiple acyl-CoA 
dehydrogenase deficiency  
32. Very long-chain acyl-CoA 
dehydrogenase (VLCAD) deficiency  
35. Carnitine-acylcarnitine 
translocase (CACT) deficiency  
37. Carnitine uptake defect (CUD) 
36. Neonatal carnitine 
palmitoyltransferase type 2 (CPT2) 
deficiency 

33. Long-chain 
hydroxyacyl-CoA 
dehydrogenase 
(LCHAD) deficiency  
34. Trifunctional 
protein deficiency  

Neurological Neurological + 
Cardiomyopathy  
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โรคท่ีมีผูปวยในประเทศไทย ภาวะแทรกซอน 

มี ไมมี* แบบเดี่ยว แบบผสม 
 

กลุมโรคกรดอินทรีย  
38. Isobutyryl-CoA 
dehydrogenase 
deficiency  
39. Malonic aciduria  

  

 

รูปท่ี 8 แบบจำลองมารคอฟกลุมโรคท่ี 7 กลุมโรคท่ีเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง แลวเกิด
ภาวะแทรกซอนรวมระหวางระบบประสาทและสมอง และไต 
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ตารางท่ี 12 กลุมโรคท่ีเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง แลวเกิดภาวะแทรกซอนรวมระหวาง
ระบบประสาทและสมอง และไต จำนวน 3 โรค 

โรคท่ีมีผูปวยในประเทศไทย ภาวะแทรกซอน 

มี ไมมี* แบบเดี่ยว แบบผสม 

กลุมโรคกรดอินทรีย 
26. Methylmalonic acidemia 
(MMA) 
27.Adenosylcobalamin 
synthesis defects  
28. Combined methyl 
malonic acidemia and 
homocystinuria  

 
Neurological  Neurological + Renal 

2.1.8 สมมติฐานของแบบจำลองมีรายละเอียด ดังนี้  

1. โอกาสเสียชีวิตจากโรคในกรณีที่ไดรับการคัดกรองไดมาจากขอมูลทบทวนวรรณกรรมการตรวจคัด
กรองทารกแรกเกิด (newborn screening) ในประเทศญี่ปุน โดย Yamaguchi S et al, 2013 ซ่ึงพบวาโอกาส
เสียชีวิตและพิการลดลงรอยละ 64 นักวิจัยใชคานี้สำหรับทุกโรคในแบบจำลอง ยกเวนโรค Tyrosinemia 
type I ซ่ึงพบโอกาสการเสียชีวิตจากโรคสูงกวาโรคในกลุมอ่ืนๆ และพบวาการคัดกรองชวยเพ่ิมโอกาสการรอด
ชีวิตรอยละ 67 

2. อัตราการเกิดภาวะแทรกซอนในผูที่ไดรับการคัดกรองกลุมโรคที่ 1, 2, 3, 8 ลดลงรอยละ 35 ไดมา
จากขอมูลการเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง ของผูปวยจากโรงพยาบาล 4 แหง ที่ไดรับการ
คัดกรองและไมไดรับการคัดกรอง และในแบบจำลองของโรคอื่นโอกาสในการเกิดภาวะแทรกซอน ลดลงรอย
ละ 64 จากขอมูลการศึกษาในประเทศญี่ปุน โดย Yamaguchi S et al, 2013 โรค Tyrosinemia type I ซ่ึง
พบวาการคัดกรองชวยลดโอกาสการเกิดภาวะแทรกซอนรอยละ 50-65 ตามประเภทของการเกิด
ภาวะแทรกซอน 

3. โอกาสการหายจากภาวะแทรกซอนของผูที่ไดรับการคัดกรองสูงกวาผูไมไดรับการคัดกรองรอยละ 
20 ซ่ึงเปนสมมติฐานของผูวิจัย 

4. คณะผูวิจัยใชสมมติฐานวาหากมีการคัดกรองในระดับประเทศ รอยละ 10 ของผูที่มีผลการคัดกรอง
เปนบวกจะขาดการติดตามมารับการวินิจฉัย 

2.1.9 ตัวแปรท่ีใชในแบบจำลอง 

อุบัติการณของโรคท่ีสนใจในการศึกษา 

อุบัติการณของโรคที่สนใจในการศึกษาใชขอมูลจากโครงการนำรองการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเม
ตาบอลิก โดยใชเทคโนโลยี MS/MS ในพื้นที่กรุงเทพมหานคร ในป พ.ศ. 2557-2563 พบวามีอุบัติการณ 
1:8,400 ราย 
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ความนาจะเปนของการเปล่ียนสถานะสุขภาพ 

ความนาจะเปนในการเปลี่ยนสถานะสุขภาพ (transition probabilities) ตามแบบจำลองมารคอฟได

จากการรวบรวมขอมูลเวชระเบียนผูปวย ในโรงพยาบาล 3 แหง ไดแก โรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาล

รามาธิบดี และสถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติฯ ซ่ึงมีจำนวนผูปวยท้ังหมด 180 ราย  เปนผูปวยชาย 89 ราย และ

ผูปวยหญิง 91 ราย มีอายุเฉลี่ย 8.23 ป (สวนเบี่ยงเบนมาตรฐาน = 6.81 ป) สามารถแยกตามแบบจำลอง ดังนี้ 

กลุมโรคที่ 1, 2, 3, 8 กลุมโรคที่เกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง มีจำนวน 91 ราย โดยมี

จำนวนผูปวย 51 รายที่มีการเกิดภาวะแทรกซอนและสงผลตอเปลี่ยนแปลงสถานะสุขภาพ กลุมโรคที่ 4 กลุม

โรคที่เกิดภาวะแทรกซอนตอไต หรือตับ อยางใดอยางหนึ่งแลวเกิดภาวะแทรกซอนรวมระหวางไต และตับ 

จำนวน 6 ราย และทุกรายมีการเกิดภาวะแทรกซอนที่สงผลตอการเปลี่ยนแปลงสถานะสุขภาพ กลุมโรคที่ 5 

กลุมโรคที่เกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง หรือตับ มีจำนวน 10 ราย โดยมีจำนวนผูปวย 2 

รายที่มีการเกิดภาวะแทรกซอนและสงผลตอเปลี่ยนแปลงสถานะสุขภาพ สวนกลุมโรคที่ 6 และ 9 กลุมโรคท่ี

เกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง แลวเกิดภาวะแทรกซอนรวมของระบบประสาทและสมอง 

และกลามเนื้อหัวใจผิดปกติ มีจำนวน 24 ราย โดยมีจำนวนผูปวย 19 รายที่มีการเกิดภาวะแทรกซอนและ

สงผลตอเปลี่ยนแปลงสถานะสุขภาพ และกลุมโรคที่ 7 กลุมโรคที่เกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและ

สมอง แลวเกิดภาวะแทรกซอนรวมระหวางระบบประสาทและสมอง และไต มีจำนวน 14 ราย โดยมีจำนวน

ผูปวย 11 รายท่ีมีการเกิดภาวะแทรกซอนและสงผลตอเปลี่ยนแปลงสถานะสุขภาพดังตารางท่ี 13 

ตารางท่ี 13 ผลลัพธของการรักษาปจจุบันของผูปวยจากโรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลรามาธิบดี และ 
สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติมหาราชินี  

สถานะสุขภาพ จำนวนผูปวย (คน)  

แบบจำลอง 1, 2, 3 และ 8 (N=91) 

No complication  40 

Complications 51 

แบบจำลอง 4 (N=6) 

Liver complications 1 

Renal complications 1 

Liver and Renal complications 4 

แบบจำลอง 5 (N=10) 

No complication 7 

Liver complications 1 

Neuro complications 2 

แบบจำลอง 6, 9 (N=24) 

No complication 5 

Neuro complications 14 
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สถานะสุขภาพ จำนวนผูปวย (คน)  

Neuro and Cardio complications 5 

แบบจำลอง 7 (N=14) 

No complication 3 

Neuro complications 7 

Neuro and renal complications 4 

ขอมูลดังกลาวถูกนำมาวิเคราะหการรอดชีพ (survival analysis) เพื่อหาโอกาสในการเปลี่ยนสถานะ
สุขภาพ โดยแสดงคาตัวแปรในตารางที่ 14 คณะผูวิจัยวิเคราะหความนาจะเปนของการเปลี่ยนสถานะสุขภาพ
โดยสมการคำนวณ ซ่ึงมีรายละเอียดดังนี้ (52, 53) 

𝑆𝑆(𝑡𝑡) = exp {−𝐻𝐻(𝑡𝑡)} 

𝐻𝐻(𝑡𝑡) =  𝜆𝜆𝑡𝑡𝛾𝛾  

𝑡𝑡𝑡𝑡(𝑢𝑢) = 1 − exp {𝜆𝜆(𝑡𝑡 − 𝑢𝑢)𝛾𝛾 − 𝜆𝜆𝑡𝑡𝛾𝛾} 

S(t) = probability of survival as a function of time; H(t) = cumulative hazard; λ (lambda) = 

scale parameter; t = time in years; γ (gamma) = shape parameter; tp(u) = transitional 
probability of event during the cycle, u = cycle-length of the model 
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ตารางท่ี 14 คาสัมประสิทธิ์จากการวิเคราะห parametric survival analysis (Weibull distribution) ท่ีใชในการคำนวณความนาจะเปนของการเปลี่ยนสถานะสุขภาพ 

Probability of complications 
Disease group 1&2&3&8   
nocomtoneuro   
cons_no2neu_s -2.7926 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2neu_s 0.1453 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2neu_s 0.5855 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_no2neu_s 0.1004 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
cons_no2neu_ns -0.7319 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2neu_ns 0.4810 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2neu_ns 0.5341 Ancillary parameter in Weibull distribution 
duration_no2neu_s 8.6 Duration of d1 patient develop neurological complication 
nocomtodeath   
cons_no2death_s -1.5388 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2death_s 0.0630 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2death_s 0.6509 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_no2death_s -0.1495 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
cons_no2death_ns -1.5388 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2death_ns 0.0630 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2death_ns 0.6509 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_no2death_ns -0.1495 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
duration_no2death_ns 8.2 Duration of d1 patient dying from no complication 
neurotodeath   
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cons_neu2death_s -1.6968 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neu2death_s 0.0471 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neu2death_s 0.8589 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_neu2death_s -0.1562 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
cons_neu2death_ns -1.6968 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neu2death_ns 0.0471 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neu2death_ns 0.8589 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_neu2death_ns  -0.1562 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
duration_neu2death_ns 8.7 Duration of d1 patient dying from neurological complication 
neurotonocom   
cons_neu2nocom_s 0.7516 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neu2nocom_s 0.0733 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neu2nocom_s 1.4367 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_neu2nocom_s -0.3912 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
cons_neu2nocom_ns -4.8551 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neu2nocom_ns 0.0078 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neu2nocom_ns 0.0078 Ancillary parameter in Weibull distribution 
duration_neu2nocom_s 8.6 Duration of d1 patient recovering from neurological complication 

pdeath_reduct_d1 0.64 
Percentage of death reduction among screened patients compared to non-screened 
patient 

p_recover_increase 0.2 Probability of recovery increasing from early treatment 
agedx_screen 0.6 Initial age at diagnosis - screen 
agedx_noscreen 1.0 Initial age at diagnosis - no screen 
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Disease group 4   
nocomtoliver   
cons_no2liv_d4 -1.22 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2liv_d4 0.30 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2liv_d4 1.38 Ancillary parameter in Weibull distribution 
nocomtorenal   
cons_no2renal_d4 -1.98 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2renal_d4 0.14 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2renal_d4 0.47 Ancillary parameter in Weibull distribution 
livertorenal&liver   
cons_liv2renalliver_d4 -2.16 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_liv2renalliver_d4 0.12 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_liv2renalliver_d4 0.75 Ancillary parameter in Weibull distribution 
renaltorenal&liver   
cons_re2renalliver_d4 -2.16 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_re2renalliver_d4 0.12 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_re2renalliver_d4 0.75 Ancillary parameter in Weibull distribution 
livertonocom   
cons_liv2nocom_d4 -0.94 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_liv2nocom_d4 0.39 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_liv2nocom_d4 0.63 Ancillary parameter in Weibull distribution 
p_recover_increase_d4 0.20 Probability of d4 patient recovering from liver  
nocomtodeath   
cons_no2death_d4_ns -1.54 Constant in survival analysis for baseline hazard 
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lambda_no2death_d4_ns 0.06 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2death_d4_ns 0.65 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_no2death_d4_ns -0.15 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
duration_no2death_d4_s 8.60 Duration of d4 patient dying from no complication - screen 
duration_no2death_d4_ns 8.20 Duration of d4 patient dying from no complication - no screen 
renal&livertodeath   
p_die_liver_d4_late 0.83 Probability of d4 patients with late diagnosis dying from liver complication  
p_die_liver_d4_early 0.17 Probability of d4 patients with early diagnosis dying from liver complication  
p_die_renal_d4 0.13 Probability of d4 patients dying from renal complication  

pliver_reduct_d4 0.50 
Percentage of reduction in liver failure for screened patient compared to clinically 
diagnosed patient 

prenal_reduct_d4 0.65 
Percentage of reduction in renal tubulopathy for screened patient compared to 
clinically diagnosed patient 

pdeath_reduct_d4 0.67 
Percentage of reduction in early death for screened patient compared to diagnosed 
patient 

OLT_early_d4 0.23 
Percentage of patients in early diagnosed group requiring orthotopic liver 
transplantation (when nitisinone is not available) 

OLT_late_d4 0.86 
Percentage of patients in late diagnosed group requiring orthotopic liver transplantation  
(when nitisinone is not available) 

   
Disease group 5   
nocomtoliver   
cons_no2liv_d5 -2.732 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2liv_d5 0.065 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
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gamma_no2liv_d5 0.256 Ancillary parameter in Weibull distribution 
nocomtoneuro   
cons_no2neuro_d5 -2.286 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2neuro_d5 0.102 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2neuro_d5 0.438 Ancillary parameter in Weibull distribution 
livertonocom   
cons_liv2nocom_d5 -0.938 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_liv2nocom_d5 0.391 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_liv2nocom_d5 0.634 Ancillary parameter in Weibull distribution 
p_recover_increase_d5 0.200 Probability of d5 patient recovering from liver  
nocomtodeath   
cons_no2death_d5_ns -0.149 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2death_d5_ns 0.253 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2death_d5_ns 0.651 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_no2death_d5_ns -0.149 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
duration_no2death_d5_s 8.600 Duration of d5 patient dying from no complication - screen 
duration_no2death_d5_ns 8.200 Duration of d5 patient dying from no complication - no screen 
neurotodeath   
cons_neu2death_d5_ns -1.697 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neu2death_d5_ns 0.047 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neu2death_d5_ns 0.859 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_neu2death_d5_ns  -0.156 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
duration_neu2death_d5_ns 8.700 Duration of d5 patient dying from neurological complication - no screen 
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pdie_liver_d5 0.115 Probability of dying from liver complication 

pcom_reduct_d5 0.640 
Percentage of reduction in complications for screened patient compared to diagnosed 
patient 

pdeath_reduct_d5 0.640 
Percentage of reduction in early death for screened patient compared to diagnosed 
patient 

   
Disease group 6&9   
nocomtoneuro   
cons_no2neu_ns_d6 -0.704 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2neu_ns_d6 0.495 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2neu_ns_d6 0.464 Ancillary parameter in Weibull distribution 
nocomtodeath   
cons_no2death_ns_d6 -2.001 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2death_ns_d6 0.135 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2death_ns_d6 0.709 Ancillary parameter in Weibull distribution 
neurotodeath   
cons_neu2death_ns_d6 -1.366 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neu2death_ns_d6 0.255 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neu2death_ns_d6 0.662 Ancillary parameter in Weibull distribution 
neurotonuecar   
cons_neu2nuecar_ns_d6 -6.144 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neu2nuecar_ns_d6 0.018 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neu2nuecar_ns_d6 0.604 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_ns_d6 0.397 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
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duration_d6 5.360 
Duration of d6 patient developing neurological complication to neurological 
complication and cardiomyopathy 

nuecartodeath   
cons_neucar2death_ns_d6 -0.644 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neucar2death_ns_d6 0.525 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neucar2death_ns_d6 0.433 Ancillary parameter in Weibull distribution 

pdeath_reduct_d6 0.640 
Percentage of death reduction among screened patients compared to non-screened 
patient 

pcom_reduct_d6 0.640 
Percentage of reduction in complications for screened patient compared to diagnosed 
patient 

   
Disease group 7   
nocomtoneu   
cons_no2neu_ns_d7 -0.525 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2neu_ns_d7 0.591 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2neu_ns_d7 0.778 Ancillary parameter in Weibull distribution 
nocomtodeath   
cons_no2death_ns_d7 1.125 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_no2death_ns_d7 0.003 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_no2death_ns_d7 1.234 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_no2death_ns_d7 -0.858 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
duration_nocom2death_d7 8.000 Duration of d7 patient dying from no complication 
neutonocom (use model 1)   
neurotoneurenal   
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cons_neu2neurenal_ns_d7 -2.492 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neu2neurenal_ns_d7 0.083 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neu2neurenal_ns_d7 0.736 Ancillary parameter in Weibull distribution 
neutodeath   
cons_neu2death_ns_d7 2.347 Constant in survival analysis for baseline hazard 
lambda_neu2death_ns_d7 0.000 Lambda parameter survival analysis (depends on chosen mix of above coefficients) 
gamma_neu2death_ns_d7 3.041 Ancillary parameter in Weibull distribution 
b_duration_neu2death_ns_d7 -1.631 Duration coefficient in survival analysis for baseline hazard 
duration_d7 8.430 Duration of d6 patient dying from neurological complication  
neurenaltodeath   
p_neurenal2death_d7 0.167 Probability of dying from neurological and renal complication 

pcom_reduct_d7 0.640 
Percentage of reduction in complications for screened patient compared to diagnosed 
patient 

pdeath_reduct_d7 0.640 
Percentage of death reduction among screened patients compared to non-screened 
patient 

age_dxnoscreen_d7 1.428 Initial age at diagnosis - no screen 
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ประสิทธิผลและตัวแปรท่ีเกี่ยวกับการตรวจคัดกรอง 

ความไว (sensitivity) และความจำเพาะ (specificity) ของการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS 
ไดจากการทบทวนวรรณกรรม นอกจากนี้ยังมีตัวแปรดานความครอบคลุมของการตรวจคัดกรองสำหรับ Base 
Case ไดจากการสำรวจศักยภาพการดำเนินงานเต็มที่ในปงบประมาณ 2564 อัตราการไมสามารถติดตาม
ผู ปวยเขารับการวินิจฉัย คณะผู ว ิจัยตั ้งสมมติฐานที ่รอยละ 10 มากกวาการดำเนินโครงการนำรองใน
กรุงเทพมหานครท่ีไมพบผูคัดกรองท่ีมีผลเปนบวกแลวไมมารับการวินิจฉัย แตในสถานการณจริงอาจเกิดข้ึนได 
และสัดสวนผูปวยที่ไมไดรับการรักษา คำนวณจากจำนวนผูปวยที่ไดรับการรักษารายปในป พ.ศ. 2557-2563 
หารดวยจำนวนผูปวยท่ีคาดวาจะพบในแตละป แลวนำมาหาคาเฉลี่ย ดังตารางท่ี 15 

ตารางท่ี 15 ขอมูลประสิทธิผลและตัวแปรท่ีเก่ียวกับการตรวจคัดกรอง 

ตัวแปร 
คาเฉล่ีย 

(ความคลาดเคล่ือน
มาตรฐาน) 

รูปแบบการ
กระจาย 

อางอิง 

อุบัติการณ 1:8,400 Beta ขอมูลการดำเนินโครงการนำรอง
ตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดป 
2557-2563 ของ รพ.ศิริราช  

ความไวของ MS/MS 99.995% Gamma Ceglarek U et al 2009 และ 
Yoon HR, 2015 

ความจำเพาะของ MS/MS 99% Gamma Ceglarek U et al 2009 และ 
Yoon HR, 2015 

รอยละความครอบคลุมของ
การคัดกรอง (full capacity 
2564) 

0.11 Beta ขอมูลจากรพ.ศิริราช และ รพ.เด็ก 
ป พ.ศ. 2564 

สัดสวนผูปวยท่ีไมสามารถ
ติดตามมารับการรักษา 

0.10 (0.90) Beta สมมติฐาน 

สัดสวนผูปวยท่ีไมไดรับการ
วินิจฉัย 

0.87 (0.06) Beta ขอมูลจากรพ.ศิริราช รพ.เด็ก รพ.
จุฬาลงกรณ และโรงพยาบาล
รามาธิบดี ป พ.ศ. 2557-2563 
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ประสิทธิผลของการรักษาผูปวยระยะกอนมีอาการทางคลินิก (ไดรับการคัดกรอง) เทียบกับการ

รักษาหลังมีอาการทางคลินิก 

ตารางท่ี 16 ประสิทธิผลของการรักษาผูปวยระยะกอนมีอาการทางคลินกิ (ไดรับการคัดกรอง) เทียบกับการ
รักษาหลังมีอาการทางคลินิกในประเทศญี่ปุน 

Disease NBS 
 (MS/MS screening) 

Symptomatic  
(shimane) 

No. of case 115 196 
Organic acid disorder 
- Normal development 
- Handicaps or death 

70 
58 (83%) 
12 (17%) 

144 
28 (19%) 
116 (81%) 

Fatty acid disorder 
- Normal development 
- Handicaps or death 

45 
40 (89%) 
5 (11%) 

52 
25 (48%) 
27 (52%) 

ท่ีมา: (5) 

ประสิทธิผลในการลดโอกาสการเกิดภาวะแทรกซอนและลดโอกาสการเสียชีวิตจากโรคพันธุกรรมเม

ตาบอลิกใชวิธีการทบทวนวรรณกรรม ซ่ึงเปนขอมูลประสิทธิผลของการคัดกรองจากการศึกษาในประเทศญี่ปุน

ที่ดำเนินการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจำนวนโรค พบวาการเกิดภาวะแทรกซอนและการเสียชีวิต

ลดลงรอยละ 64 คณะผูวิจัยใชประสิทธิผลเดียวกันทุกกลุมโรค 

ตนทุน 

ตนทุนสำหรับการคัดกรองใชขอมูลการวิเคราะหตนทุนตอหนวยของโรงพยาบาลศิริราช โดยพบวา

ตนทุนสวนใหญเปนตนทุนคาวัสดุสิ้นเปลือง และเมื่อวิเคราะหตนทุนตอหนวยในป พ.ศ. 2563 จากการตรวจ

จำนวน 7,108 ตัวอยาง พบวาตนทุนตอหนวย เทากับ 500 บาท 

 รายการตนทุน  สัดสวน (รอยละ) 

คาแรง 2 

คาวัสดุสิ้นเปลือง 81 

คาเสื่อมราคา 1 

คาบริหารจัดการ 16 

ตนทุนการตรวจวินิจฉัยและรักษาแบงตามสภาวะสุขภาพของผูปวยและตามแบบจำลองที่ผูปวยอยู

ประกอบดวยตนทุน ดังนี้ 

1. คาใชจายผูปวยนอก (OPD) คำนวณแยกตามประเภทแบบจำลองและสภาวะสุขภาพของผูปวย โดยใช
ขอมูลจากฐานขอมูลโรงพยาบาล 4 แหงในการคำนวณ และปรับเปนมูลคาในป 2563 ดวยดัชนีราคา
ผูบริโภค และปรับดวย cost to charge ratio ของโรงพยาบาลศูนย (1.63) (54) 
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2. คาใชจายผู ปวยใน (IPD) คำนวณแยกตามสภาวะสุขภาพและตามประเภทแบบจำลองเชนเดียวกับ
คาใชจายผูปวยนอก 

3. ตนทุนที่เกิดขึ้นกอนที่จะไดรับการรักษาที่ศูนยโรคหายากในกรณีผูปวยไดรับการรักษาหลังมีอาการแสดง
ทางคลินิก คิดเฉพาะปแรก ซึ่งไดมาจากการวิเคราะหฐานขอมูลการใชบริการทางการแพทยของผูปวยท้ัง
แบบ OPD และ IPD และปรับเปนมูลคาในป 2563 ดวยดัชนีราคาผูบริโภค และปรับดวยอัตราสวนตนทุน
ตอราคาขาย (cost to charge ratio) ของโรงพยาบาลศูนย ซ่ึงมีคาเทากับ 1.63 (54) 

4. คายารักษาโรค (Medical costs) คือ คายาที่ไมไดถูกรวมอยูในคาใชจาย OPD/IPD คำนวณแยกโดยใช
ขอมูลปริมาณการใชยาตามน้ำหนักตัวของผูปวย โดยแบงเปน 4 ชวงอายุ ไดแก อายุ 0-3 ป กำหนดให
น้ำหนักตัวเฉลี่ย 10 กิโลกรัม; อายุ 3-6 ป กำหนดใหน้ำหนักตัวเฉลี่ย 15 กิโลกรัม; อายุ 6-12 ป กำหนดให
น้ำหนักตัวเฉลี่ย 20 กิโลกรัม; อายุมากกวา 12 ป กำหนดใหน้ำหนักตัวเฉลี่ย 30 กิโลกรัม  

5. คา metabolic formula คือ คานมเมตาบอลิกคำนวนแยกรายโรคตามปริมาณนมท่ีใชตอป และจำนวนป
ท่ีใชนม และหาคาเฉลี่ยเพ่ือใสในแบบจำลอง 

6. ตนทุนทางตรงที่ไมเกี่ยวกับการแพทย (direct non-medical costs) เชน คาเดินทาง คาอาหาร คาที่พัก 
แบงออกเปน 2 กรณี ไดแก กรณีผูปวยไมมีภาวะแทรกซอน และกรณีผูปวยมีภาวะแทรกซอนรวมดวย ซ่ึง
คำนวณจากขอมูลการสัมภาษณผู ปกครองผูปวย โดยกำหนดใหการพบแพทยเฉพาะทางในผู ที ่ไมมี
ภาวะแทรกซอนปที่ 0-1 เดือนละครั้ง รวมปละ 12 ครั้ง ปที่ 2-4 พบแพทย 2 เดือนครั้ง รวมปละ 6 ครั้ง 
ปที่ 5-6 พบแพทย 3 เดือนครั้ง รวมปละ 4 ครั้ง ปที่ 6 เปนตนไปพบแพทย 6 เดือนครั้ง รวมปละ 2 ครั้ง 
หากผูปวยมีภาวะแทรกซอนการพบแพทยจะเพิ่มขึ้น โดย ปที่ 0-1 รวมปละ 19 ครั้ง ปที่ 2-4 พบแพทย 
รวมปละ 10 ครั ้ง ปที ่ 5-6 พบแพทยรวมปละ 6 ครั ้ง ปที ่ 6 เปนตนไป พบแพทยรวมปละ 3 ครั้ง 
นอกจากนี้หากผูปวยมีภาวะแทรกซอนตองไปพบแพทยใกลบานเพื่อติดตามอาการดานพัฒนาการ ซึ่งเพ่ิม
ตนทุนการเดินทางไปรับการรกัษาในโรงพยาบาลใกลบานในปท่ี 0-1 14,975 บาท ปท่ี 2 เปนตนไป 6,900 
บาทตอป 

7. ตนทุนคาวินิจฉัย ใชขอมูลตามอัตราการจายชดเชยของ สปสช. ท่ี 3,500 บาทตอการตรวจ 1 ครั้ง  
8. ตนทุนทางตรงท่ีไมเก่ียวกับการแพทยจากการดูแลแบบไมเปนทางการ ไดแก  

a. ตนทุนการดูแลแบบไมเปนทางการในกรณีที่พาผูปวยไปพบแพทย คำนวณจากการสูญเสียผลิต
ภาพของผูดูแลเพ่ือพาผูปวยไปพบแพทย  

b. ตนทุนจากการสูญเสียผลิตภาพในการทำงานของผูดูแลในกรณีลางานเพื่อพาผูปวยเดินทางไป
โรงพยาบาลในกรณีผูปวยไมมีภาวะแทรกซอน  

c. ตนทุนจากการสูญเสียผลิตภาพในการทำงานของผูดูแลในกรณีลางานเพื่อพาผูปวยเดินทางไป
โรงพยาบาลในกรณีผูปวยมีภาวะแทรกซอน  

d. ตนทุนการดูแลแบบไมเปนทางการในการดูแลผูมีภาวะแทรกซอน คำนวณจากการสูญเสียผลิต
ภาพของผูดูแล 

e. ตนทุนจากการสูญเสียผลิตภาพในการทำงานของผู ด ูแลเพื ่อมาดูแลผู ปวยในกรณีผู ป วยมี
ภาวะแทรกซอน จะตองมีการดูแลแบบ full time โดยบุคคลใดบุคคลหนึ่งตลอดเวลา และใช
คาแรง average wage per capita ในป 2563 
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ตนทุนการรักษาเฉลี่ย (บาท/คน/ป)  

ตารางท่ี 17 ตนทุนในการรักษาเฉลี่ย (บาท/คน/ป) ของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจำแนกตามประเภท
แบบจำลองและสภาวะสุขภาพของผูปวย 

ลำดับ ตนทุน (Cost) 
กลุมโรค 

1, 2, 3, 8 

กลุมโรค 

4 
กลุมโรค 5 กลุมโรค 7 

กลุมโรค 

9, 6 

1 คายารักษาโรค  5,066 594,447 1,734 10,373 4,783 

2 คานมเมตาบอลิก 76,726 200,000 - 70,914 88,372 

3 คาใชจายผูปวยนอก กรณีไมมี
ภาวะแทรกซอน 

27,359 14,553 14,553 14,553 27,359 

4 คาใชจายผูปวยใน กรณีไมมี
ภาวะแทรกซอน 

54,343 69,706 69,706 69,706 54,343 

5 คาใชจายผูปวยนอก กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางระบบประสาทและ
สมอง (Neuro) 

36,506 - 35,589 35,589 36,506 

6 คาใชจายผูปวยใน กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางระบบประสาทและ
สมอง (Neuro) 

109,238 - 109,448 109,448 109,238 

7 คาใชจายผูปวยนอก กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางตับ (Liver) 

- 131,119 131,119 - - 

8 คาใชจายผูปวยใน กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางตับ (Liver) 

- 601,458 601,458 - - 

9 คาใชจายผูปวยนอก กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางไต (Renal) 

- 264,564 - - - 

10 คาใชจายผูปวยใน กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางไต (Renal) 

- 729,879 - - - 

11 คาใชจายผูปวยนอก กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางตับและไต (Liver & 
Renal) 

- 274,386 - - - 

12 
 

คาใชจายผูปวยใน กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางตับและไต (Liver & 
Renal) 

- 772,174 - - - 

13 คาใชจายผูปวยนอก กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางระบบประสาท
สมอง และไต (Neuro & Renal) 

- - - 68,401 - 
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ลำดับ ตนทุน (Cost) 
กลุมโรค 

1, 2, 3, 8 

กลุมโรค 

4 
กลุมโรค 5 กลุมโรค 7 

กลุมโรค 

9, 6 

14 คาใชจายผูปวยใน กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางระบบประสาท
สมอง และไต (Neuro & Renal) 

- - - 1,249,667 - 

15 คาใชจายผูปวยนอก กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางระบบประสาท 
สมอง และหัวใจ (Neuro & Cardio) 

- - - - 42,478 

16 คาใชจายผูปวยใน กรณีมี
ภาวะแทรกซอนทางระบบประสาท 
สมอง และหัวใจ (Neuro & Cardio) 

- - - - 1,128,142 

17 คาใชจาย OPD/IPD ท่ีเกิดข้ึนกอนไดรับ
การรักษาท่ีศูนยโรคหายาก ในกรณี
ผูปวยแบบ late diagnosis 

27,473 27,473 27,473 27,473 27,473 

18 ตนทุนทางตรงท่ีไมใชดานการแพทย กรณีไมมีภาวะแทรกซอน 

ปชีวิตท่ี 0-1 ป 29,748 29,748 29,748 29,748 29,748 

ปชีวิตท่ี 2-3 ป 14,874 14,874 14,874 14,874 14,874 

ปชีวิตท่ี 4-5 ป 9,916 9,916 9,916 9,916 9,916 

ปชีวิตท่ี 6 ข้ึนไป 4,958 4,958 4,958 4,958 4,958 

19 ตนทุนทางตรงท่ีไมใชดานการแพทย กรณีมีภาวะแทรกซอน 

ปชีวิตท่ี 0-1 ป 62,075 62,075 62,075 62,075 62,075 

ปชีวิตท่ี 2-4 ป 31,690 31,690 31,690 31,690 31,690 

ปชีวิตท่ี 5-6 ป 21,774 21,774 21,774 21,774 21,774 

ปชีวิตท่ี 7 ข้ึนไป 14,337 14,337 14,337 14,337 14,337 

20 คาตรวจหองปฏิบัติการวินิจฉัย 3,500 3,500 3,500 3,500 3,500 

21 ตนทุน informal care ของผูดูแลในกรณีลางานเพ่ือพาผูปวยเดินทางไปโรงพยาบาลในกรณีผูปวย 
ไมมีภาวะแทรกซอน 

ปชีวิตท่ี 0-1 ป 14,576 14,576 14,576 14,576 14,576 

ปชีวิตท่ี 2-4 ป 10,212 10,212 10,212 10,212 10,212 

ปชีวิตท่ี 5-6 ป 8,757 8,757 8,757 8,757 8,757 

ปชีวิตท่ี 7 ข้ึนไป 7,303 7,303 7,303 7,303 7,303 

22 ตนทุน informal care ของผูดูแลในกรณีลางานเพ่ือพาผูปวยเดินทางไปโรงพยาบาลในกรณีผูปวย 
มีภาวะแทรกซอน 

ปชีวิตท่ี 0-1 ป 32,989 32,989 32,989 120,586 32,989 

ปชีวิตท่ี 2-4 ป 26,443 26,443 26,443 26,443 26,443 
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ลำดับ ตนทุน (Cost) 
กลุมโรค 

1, 2, 3, 8 

กลุมโรค 

4 
กลุมโรค 5 กลุมโรค 7 

กลุมโรค 

9, 6 

ปชีวิตท่ี 5-6 ป 23,534 23,534 23,534 23,534 23,534 

ปชีวิตท่ี 7 ข้ึนไป 21,352 21,352 21,352 21,352 21,352 

23 ตนทุน informal care ของผูดูแล จาก
การสูญเสียผลิตภาพในการทำงานกรณี
ผูปวยไมมีภาวะแทรกซอน 

- - - - - 

24 ตนทุน informal care ของผูดูแล 
จากการสูญเสียผลิตภาพในการทำงาน
กรณีผูปวยมีภาวะแทรกซอน 

120,586 120,586 120,586 120,586 120,586 

หมายเหตุ   

* ไมไดมีคาใชจายนมเมตาบอลิก เนื่องจากผูปวยกินนม lactose free formula (ไมมีคานมและปริมาณ

การใชนม) 

** สำหรับผูปวย แบบจำลองที่ 4 และเกิดภาวะแทรกซอนตอตับผูปวยจะไดรับการรักษาดวยการปลูก

ถายตับเมื่อผูปวยมีอายุได 2 ป (Cycle ที่ 2) มีคาใชจายในการผาตัดประมาณ 1 ลานบาท แตหลังจากนั้นจะ

เปนคาใชจายในการรักษาอาการขางเคียง การใหยากดภูมิคุมกันและติดตามอาการ ซึ่งในแบบจำลองนี้คิดคา

ยา nitisinone เฉพาะ 2 ปแรกกอนการผาตัดเปลี่ยนถายตับ 

คาอรรถประโยชน 

คาอรรถประโยชนใชวิธีการสัมภาษณผูดูแลผูปวยจำนวน 74 คน  โดยใชแบบเก็บขอมูล EuroQol 
five-dimensional questionnaire (EQ-5D) ฉบับ proxy และ Visual Analog Scale อยางไรก็ตามผลจาก
การสัมภาษณพบวาผูปวยสวนใหญมีสถานะสุขภาพที่ไมมีภาวะแทรกซอนซึ่งมีคาอรรถประโยชนใกลเคียงกับ
สภาวะปกติ และไมพบผูปวยในชวงท่ีมีภาวะแทรกซอนตางๆ ประกอบกับการเก็บขอมูลมีขอจำกัดเนื่องจากอยู
ในชวงการระบาดของโรคติดเชื้อไวรัสโคโรนา 2019 คณะผูวิจัยจึงใชขอมูลอรรถประโยชนจากการศึกษาเดิม
ของ Thiboonboon et al, 2015 ซ่ึงไดมาจากการใหคะแนนคาอรรถประโยชนโดยแพทยผูเชี่ยวชาญ 

ตารางท่ี 18 ขอมูลตัวแปรคาอรรถประโยชนท่ีใชในแบบจำลอง 

สถานะ 
คาอรรถประโยชนโดย
เฉลี่ย (คาความคาด
เคลื่อนมาตรฐาน) 

รูปแบบการ
กระจาย 

อางอิง 

ผูปวยท่ีไดรับการคัดกรองและไมเกิด
ภาวะแทรกซอน 

0.93 (0.02) Gamma Proxy data 

ผูปวยท่ีไมไดรับการคัดกรองและไมเกิด
ภาวะแทรกซอน 

0.85 (0.05) Gamma Proxy data 
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ผูปวยท่ีเกิดภาวะแทรกซอนทางระบบประสาท
และสมอง 
กลุมโรค 1, 2, 3, 8 
กลุมโรค 5, 6, 9 
กลุมโรค 7 

 
 

0.00 (0.04) 
0.05 (0.95) 
0.16 (0.18) 

 
 

Gamma 

 
 
Thiboonboon et al, 
2015 

ผูปวยท่ีเกิดภาวะแทรกซอนทางไต 0.45 (0.16) Gamma Thiboonboon et al, 
2015 

ผูปวยท่ีเกิดภาวะแทรกซอนทางตับ 0.41 (0.20) Gamma Thiboonboon et al, 
2015 

ผูปวยท่ีเกิดภาวะแทรกซอนทางไตและตับ 0.00 (0.28) Gamma Thiboonboon et al, 
2015 

ผูปวยท่ีเกิดภาวะแทรกซอนทางระบบประสาท 
สมอง และไต 

0.14 (0.22) Gamma Thiboonboon et al, 
2015 

ผูปวยท่ีเกิดภาวะแทรกซอนทางระบบประสาท 
สมอง และหัวใจ 

0.00 (0.28) Gamma Thiboonboon et al, 
2015 

หมายเหตุ 
คาอรรถประโยชนในการศึกษานี ้ (utility) ใชวิธีการกระจายแบบแกมมา (gamma distribution) 

เนื่องจากคาอรรถประโยชนอาจมีคาติดลบในบางกรณี (worse than death) ซึ่งไมสามารถใชการกระจาย
แบบเบตา (beta distribution) ที่มีการกระจายในชวง 0-1 ดังนั้นจึงสุมโดยใชคา disutility แทน (1-utility) 
ซ่ึงจะสามารถใชการกระจายแบบแกมมาในการสุมได 

2.2 การวิเคราะหขอมูล 

2.2.1 การวิเคราะหตนทุนอรรถประโยชนของการตรวจคัดกรอง    
การวิเคราะหตนทุนอรรถประโยชน (cost-utility analysis: CUA) เปนการเปรียบเทียบตนทุนและ

ผลลัพธทางสุขภาพ และคำนวณอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่ม (incremental cost-effectiveness 
ratio: ICER) ระหวางสถานการณที่ไมมีการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกแตมีการรักษาหลังผูปวยมี
อาการแสดงทางคลินิก กับสถานการณที ่มีการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดอื ่น ๆ ดวย
เทคโนโลยี MS/MS แลวมีการรักษากอนผูปวยมีอาการแสดงทางคลินิก โดยการวิเคราะหหาผลตางของตนทุน
และผลตางของปสุขภาวะใชสูตร ดังนี้  

 

2.2.2 การวิเคราะหตนทุนอรรถประโยชนของการรักษา 
การเปรียบเทียบตนทุนและผลลัพธทางสุขภาพ และคำนวณอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิม 

ระหวางการรักษาผูปวยกอนที่จะมีอาการแสดงทางคลินิก และการรักษาหลังจากผูปวยมีอาการแสดงทาง
คลินิก ซึ่งการวิเคราะหในสวนนี้จะไมรวมตนทุนของการตรวจคัดกรองโรคแตพิจารณาเฉพาะการรักษาอยาง
เดียว โดยใชสูตร ดังนี้   

Cost (IEMs by MS/MS) – Cost (no screening) 

QALYs (IEMs by MS/MS) – QALYs (no screening) 
ICER = 
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2.2.3 การวิเคราะหความไวสำหรับความไมแนนอนของตัวแปรท่ีใชในแบบจำลอง 
การวิเคราะหความไวสำหรับความไมแนนอนของตัวแปรที ่ใชในแบบจำลองคณะผูวิจัยใชวิธีการ

วิเคราะหเปน 3 วิธี ดังรายละเอียดตอไปนี้ 

1. การวิเคราะหความไมแนนอนแบบทางเดียว (one-way sensitivity analysis) โดยการผันคาตัว
แปรท่ีสนใจทีละตัว และกำหนดใหตัวแปรอ่ืน ๆ ท่ีใชในแบบจำลองมีคาคงท่ี ชวงการผันแปรคาตัว
แปรท่ีใชในการศึกษานี้คือ กำหนดระดับความเชื่อม่ันท่ีรอยละ 95 ของตัวแปร หากตัวแปรใดไมมี
คาความเชื่อมั่นที่รอยละ 95 ใชการปรับคาขึ้นและลดลงรอยละ 30 เปนตน ซึ่งทำใหทราบวาตัว
แปรใดมีอิทธิพลมากนอยตอคา ICER ที่เปลี่ยนแปลง โดยนำเสนอผลอยูในรูปแบบ tornado 
diagram   

2. การวิเคราะหความไมแนนอนแบบความนาจะเปน (probabilistic sensitivity analysis: PSA) 
โดยการทำ Monte Carlo simulation จำนวน 5,000 ครั้ง ซึ่งเปนการสุมคาตัวแปรทั้งหมดใน
แบบจำลองไปพรอม ๆ กันตามลักษณะธรรมชาติการแจกแจงขอมูลไดแก Beta (การกระจายตัว
ของขอมูลที่มีคาระหวาง 0-1) Gamma (การกระจายตัวของขอมูลที่มีคาระหวาง >0 ถึง +∞) 
และ Lognormal (การกระจายตัวของขอมูลที่มีคาระหวาง >0, 1.0, >1) และนำเสนอผลการ
วิเคราะหในรูปแบบ cost-effectiveness acceptability curves แสดงความสัมพันธระหวาง
ระดับความคุมคาและเกณฑความคุมคาท่ีความเต็มใจจายตอ 1 ปสุขภาวะท่ีเพ่ิมข้ึน 

3. การวิเคราะห scenario analysis โดยการเปลี ่ยนความครอบคลุม ตนทุนคาคัดกรอง และ
อุบัติการณของโรคทีละตัวแปร หรือเปลี ่ยนทั ้งสามคาพรอมกัน รวมทั ้งตนทุนทางตรงดาน
การแพทย (คารักษาและคาวินิจฉัย) จากเดิมรอยละ 50 นำเสนอเปนคา ICER ท่ีแตกตางกัน 

2.3 ระเบียบวิธีการศึกษาตนทุนความเจ็บปวย (cost-of-illness) ของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
คณะผูวิจัยศึกษาตนทุนความเจ็บปวยของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก โดยประเภทของตนทุนท่ี

นำมาวิเคราะหประกอบดวย 1) ตนทุนทางตรง (Direct cost) ซึ่งประกอบดวยตนทุนทางตรงทางการแพทย

และตนทุนทางตรงที่ไมใชทางการแพทย ซึ่งกลาวถึงแลวในตารางท่ี 19 และ 2) ตนทุนทางออม (Indirect 

cost) ท้ังนี้ 3) ตนทุนท่ีจับตองไมได (Intangible cost) เชน ความเจ็บปวด ทุกขทรมาน ไมไดถูกประเมิน  

ตารางท่ี 19 ประเภทของตนทุนทางเศรษฐศาสตรท่ีนำมาวิเคราะหตนทุนความเจ็บปวย 

ตนทุนทางตรง (Direct cost) ตนทุนทางออม (Indirect cost) 
ตนทุนทางตรงทางการแพทย (คา
รักษาพยาบาลและคาตรวจวินิจฉัย) 

ตนทุนการสูญเสียผลิตภาพจากการเสียชีวิตกอนวัยอันควร 
(Cost of productivity due to premature death)  

ตนทุนทางตรงท่ีไมใชทางการแพทย (คา
เดินทาง คาท่ีพัก คาอาหาร) 

ตนทุนการสูญเสียผลิตภาพจากการขาดงานเนื่องจากพิการ 
(Cost of productivity due to absenteeism) 

Cost (early treatment) – Cost (late treatment) 

QALYs (early treatment) – QALYs (late treatment) 
Treatment ICER = 
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การวิเคราะหตนทุนทางออม หรือ productivity cost ของผูปวย คือ การหามูลคาของผลผลิตที่ขาด

หายไปเนื่องจากความพิการถาวรรุนแรงจนทำงานไมได หรือการเสียชีวิตกอนวัยอันควร จากขอมูลปชีวิตท่ี

คำนวณไดจากแบบจำลอง และใชการคำนวณตนทุนเวลาที่เสียไปนี้ดวยวิธีการ human-capital method 

กลาวคือ คำนวณตนทุนทางออมจากการเสียชีวิตหรือพิการถาวรในระดับที่ทำงานไมไดเลย โดยใชคารายได

ประชาชาติเฉลี่ยตอหัวประชากรตอป (Per capita Gross National Income, GNI) นับจากปท่ีผูปวยมีอายุ 

15 ป ตลอดอายุขัย และคูณดวยรายไดมวลรวมประชาชาติเฉลี่ยตอคนตอป และกำหนดใหความสูญเสียผลิต

ภาพแตกตางกันตามชวงอายุ สุดทายนำมารวมกับตนทุนทางตรง 

2.4 ระเบียบวิธีวิจัยการประเมินผลกระทบดานงบประมาณ   

2.4.1 รูปแบบการศึกษา 

การวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณ (budget impact analysis) เปนการวิเคราะหเพื่อคาดการณ
ภาระดานการเงินการคลังของผูกำหนดนโยบายและ/หรือรัฐบาล หากมีการสนับสนุนเทคโนโลยีใหม ใน
การศึกษานี้คือ การตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS ซึ่งจะวิเคราะหผลกระทบ
ดานงบประมาณตามขอมูลตนทุนจริงของการคัดกรองและการรักษา  

2.4.2 ประชากรกลุมเปาหมาย 
ประชากรของการศึกษานี้คือเด็กแรกเกิดทุกราย โดยจำลองสถานการณของกลุมประชากรเปด (open 

cohort) คือมีผูปวยเขาใหม (เด็กเกิดใหม) ของแตละป โดยใชจำนวนเด็กเกิดใหมของป 2563 เปนตัวคำนวณ 
จากนั้นกำหนดจำนวนผูปวยตอปดวยอุบัติการณของโรคและกำหนดวิธีการรักษาแบบกอนมีอาการแสดงทาง
คลินิกและหลังมีอาการแสดงทางคลินิกจากความครอบคลุมของการคัดกรองฯ โดยจำนวนผูปวยจะเพิ่มข้ึน
สะสมทุกป สวนตนทุนการรักษาใชขอมูลจากแบบจำลองมารคอฟ  

2.4.3 เทคโนโลยีท่ีตองการประเมิน/เปรียบเทียบ 
การเปรียบเทียบภาระงบประมาณที่เพิ ่มขึ ้นจากการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวย

เทคโนโลยีใหมคือ MS/MS ซ่ึงเปนการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรค (expanded newborn 
screening) แลวใหการรักษาแบบกอนมีอาการแสดงทางคลินิก เปรียบเทียบกับสถานการณไมมีการตรวจคัด
กรองแลวใหการรักษาแบบมีอาการแสดงทางคลินิก  

2.4.4 มุมมองของการศึกษาและตนทุน 
การวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณใชมุมมองผูใหบริการ (provider perspective) ซ่ึงรวมเพียง

ตนทุนทางตรงท่ีเก่ียวกับการแพทย 

2.4.5 กรอบเวลา 
การวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณใชกรอบเวลา 5 ปขางหนา ตามที่แนะนำในคูมือการประเมิน

เทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพซึ่งถือวาเพียงพอที่จะสามารถครอบคลุมการเปลี่ยนแปลงกรณีมีการตรวจ
คัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจำนวนโรคในชุดสิทธิประโยชนภายใตหลักประกัน
สุขภาพถวนหนา  
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2.4.6 อัตราปรับลด 

การวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณใชอัตราลดที่รอยละ 0 หรือไมมีการปรับลด เพื่อนำเสนอ
ผลกระทบดานงบประมาณท่ีแทจริง (actual budget) 

2.5 ระเบียบวิธีวิจัยการศึกษาความเปนไปได 
การศึกษาความเปนไปไดนี้พิจารณาความเปนไปไดในเชิงความเปนไปไดทางดานเทคนิค (technical 

feasibility) ซึ่งครอบคลุมประเด็นศักยภาพและความเชี่ยวชาญของหนวยงานที่จะทำการตรวจคัดกรองและ
รักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก รวมถึงการนำนโยบายไปสูการปฏิบัต ิ(operational feasibility) โดยพิจารณา
ความเปนไปไดของกระบวนการสำคัญในการดำเนินงานของการคัดกรองและรักษาโรค ซ่ึงเริ่มดวยกระบวนการ
กำหนดเกณฑผูท่ีควรไดรับการตรวจคัดกรอง การใหขอมูลเพ่ือเชิญชวนใหผูปกครองของทารกเขารวมโครงการ
และยินดีใหทารกรับการตรวจคัดกรอง จากนั้นเปนกระบวนการเก็บตัวอยางสงตรวจโดยหนวยบริการที่ทารก
คลอด การสงตัวอยางไปยังโรงพยาบาลเพื่อรับการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี 
MS/MS การแจงผลการตรวจไปยังหนวยบริการที่ทารกคลอด การติดตามทารกที่มีผลคัดกรองผิดปกติมารับ
การวินิจฉัย การสงตอเพ่ือรับการรักษา จนถึงการรักษาและติดตามผลการรักษา  

2.5.1 รูปแบบการศึกษา 
การศึกษาความเปนไปไดใชระเบียบวิธีแบบผสม (mixed methods) กลาวคือ ใชวิธีวิจัยทั้งเชิงปริมาณ

และเชิงคุณภาพในการเก็บและวิเคราะหขอมูล โดยเริ่มจากการสำรวจเชิงปริมาณเพื่อใหทราบขอมูลเกี่ยวกับ
ศักยภาพปจจุบันของการใหบริการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลย ีMS/MS และความ
คิดเห็นตอศักยภาพของการตรวจคัดกรองภายใน 5 ปขางหนา ซ่ึงคณะผูวิจัยใชแบบสอบถามกับหนวยบริการท่ี
สามารถใหบริการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในปจจุบันหรือกำลังจะมีบริการดังกลาวในอนาคตอัน
ใกล รวมทั้งศักยภาพในการรักษาโรคดังกลาวในหนวยบริการจำนวน 6 แหง ไดแก คณะแพทยศาสตรศิริราช
พยาบาล มหาวิทยาลัยมหิดล คณะแพทยศาสตร จุฬาลงกรณมหาวิทยาลัย คณะแพทยศาสตร โรงพยาบาล
รามาธิบดี สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติมหาราชินี โรงพยาบาลพระมงกุฎเกลา และ โรงพยาบาลธรรมศาสตร
เฉลิมพระเกียรติ 

นอกจากนี้ ผูวิจัยไดสัมภาษณเชิงลึกผูกำหนดนโยบาย แพทย พยาบาลท่ีใหบริการ และนักวิทยาศาสตร
ในหองปฏิบัติการ รวมท้ังสิ้น 15 คน  

2.5.2 เครื่องมือเก็บขอมูล 
การสำรวจเชิงปริมาณโดยใชแบบสอบถามกับแพทยผูเชี่ยวชาญดานการตรวจคัดกรองและรักษาโรค

พันธุกรรมเมตาบอลิก โดยมีประเด็นดังนี้ ศักยภาพของการใหบริการคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS ตั้งแตมี
เทคโนโลยีดังกลาวจนถึงปจจุบัน (จำนวน test ตอป ระยะเวลาตอ 1 test ระยะเวลาการแจงผล ระยะเวลา
การตรวจวินิจฉัยและสงตอเพื่อรับการรักษา) ศักยภาพของการใหบริการวินิจฉัยและรักษาโรคพันธุกรรมเมตา
บอลิกในปจจุบัน การคาดการณศักยภาพการคัดกรอง การวินิจฉัยและการรักษาในอนาคต ท้ังกรณีท่ีมีและไมมี
การสนับสนุนคาตรวจคัดกรองจาก สปสช. ปจจัยและขอจำกัดที่ควรพิจารณาหากมีการตรวจคัดกรองโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกในทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรค 

การสัมภาษณเชิงลึกใชแนวคำถามแบบกึ่งมีโครงสรางที่ประกอบดวยคำถามแบบปลายเปดซึ่งพัฒนาให
สอดคลองกับวัตถุประสงคการศึกษาตามประเด็นดังที่กลาวมาแลว การศึกษานี้ทำการเลือกผูใหขอมูลแบบ
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เจาะจง โดยในระหวางการสัมภาษณเชิงลึก ผูประเมินผลบันทึกคำสัมภาษณโดยใชเครื่องบันทึกเสียงหลังจาก
ไดรับการยินยอมจากผูใหขอมูล  

2.5.3 การวิเคราะหขอมูล 
ขอมูลจากการสำรวจใชสถิติเชิงพรรณนา เพ่ืออธิบายศักยภาพในปจจุบันและแนวโนมศักยภาพในอีก 5 

ปขางหนา เปนขอมูลภาพรวมของประเทศ ขอมูลที่ไดจากการสัมภาษณเชิงลึกนำไปถอดเทปแบบคำตอคำ 
(verbatim transcription) แลวนำไปวิเคราะหโดยใชวิธีวิเคราะหเนื้อหา (content analysis) เพื่อจัดเปน
หมวดหมูตามประเด็นหลัก (themes) และนำเสนอในลักษณะของการบรรยายความ   
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บทที่ 3 
ผลการศึกษา 

3.1 ผลการวิเคราะหการประเมินตนทุนอรรถประโยชน 
ผลการประเมินตนทุนอรรถประโยชนโดยใชแบบจำลองทางเศรษฐศาสตรเพื่อคำนวณหาอัตราสวน

ตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่ม (incremental cost-effectiveness ratio: ICER) ในหนวยบาทตอปสุขภาวะท่ี

เพิ่มขึ้น เปรียบเทียบสถานการณระหวางการรักษาหลังมีอาการแสดงทางคลินิก (late treatment) และการ

รักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิก (early treatment) พบวา ปชีวิตของแตละกลุมโรคท่ีไดรับการรักษากอนมี

อาการแสดงทางคลินิก (early treatment) เพิ่มขึ้นเมื่อเทียบกับปชีวิตของการรักษาหลังมีอาการแสดงทาง

คลินิก เชนเดียวกันกับปสุขภาวะ (ปรับลดรอยละ 3 ตอป) มีคาเพ่ิมข้ึน ดังตารางท่ี 20 

ตารางท่ี 20 ผลวิเคราะหตนทุนตลอดชีพ ปชีวิต ปสุขภาวะ ของแบบจำลองตามสภาวะสุขภาพของกลุมโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิก 

ผลการวิเคราะหแบบจำลองตามสภาวะสุขภาพของกลุมโรค 

 ประสาทและ
สมอง 

ไตหรือตับ ประสาท
และสมอง 
หรือตับ 

ประสาท
สมอง หรือ

หัวใจ 

ประสาทสมอง 
หรือไต 

การรักษาหลังมีอาการแสดงทางคลินิก (late treatment) 

ตนทุนตลอดชีพ* 2,606,054 2,538,091 1,108,118 1,735,058 4,917,397 
ตนทุนตลอดชีพ** 4,695,495 2,929,692 1,742,997 2,762,776 7,261,727 
ปชีวิต 15.85 3.94 8.68 9.09 16.49 
ปสุขภาวะ 3.53 2.20 4.98 3.23 4.60 

การรักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิก (early treatment) 
ตนทุนตลอดชีพ* 2,657,375 7,880,707 1,487,498 2,398,136 4,868,840 
ตนทุนตลอดชีพ** 3,332,423 9,215,141 1,974,586 3,545,537 7,169,046 
ปชีวิต 22.66 14.05 15.39  17.60 22.29 
ปสุขภาวะ 19.14 8.06 12.95 9.70 9.52 
*มุมมองผูใหบริการ (Government perspective) 
**มุมมองทางสังคม (Societal perspective) 

เม่ือทำการวิเคราะหอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิมของการรักษากอนผูปวยโรคพันธุกรรมเมตา

บอลิกมีอาการแสดงทางคลินิก จำแนกตามสภาวะสุขภาพของกลุมโรค พบวา การรักษาโรคพันธุกรรมเมตา

บอลิกกอนมีอาการแสดงทางคลินิกสวนใหญมีความคุมคา เนื่องจากมีคา ICER ต่ำกวาเพดานความคุมคาท่ี 

160,000 บาทตอปสุขภาวะ และประหยัดตนทุนการรักษา (cost-saving) เนื่องจากการรักษาโรคพันธุกรรมเม

ตาบอลิกกอนมีอาการแสดงมีตนทุนต่ำกวาการรักษาหลังมีอาการแสดงทางคลินิก โดยมีตนทุนประสิทธิผลสวน

เพ่ิมไมเกิน 121,536 บามตอปสุขภาวะ ข้ึนกับกลุมโรคและการเกิดภาวะแทรกซอน เรียงตามลำดับความคุมคา 

ดังนี้ กลุมโรค 1, 2, 3 และ 8 ท่ีเกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง มีอัตราสวนตนทุนประสิทธิผล
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สวนเพ่ิมเปน dominant ICER รองลงมาคือ กลุมโรคท่ี 7 เกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมองแลว

เกิดภาวะแทรกซอนรวมระหวางระบบประสาทและสมอง และไต มีอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่มเปน 

dominant ICER กลุมโรคที่ 5 เกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง หรือตับ และ กลุมโรคที่ 6 

และ 9 เกิดภาวะแทรกซอนตอระบบประสาทและสมอง มีอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่ม 29,065 และ 

120,995 บาทตอปสุขภาวะ ยกเวนกลุมโรคท่ี 4 เกิดสภาวะแทรกซอนตอไตหรือตับ (โรค Tyrosinemia Type 

I) ที่มีตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่ม 1,073,540 ตอปสุขภาวะ ซึ่งไมยังคุมคาเมื่อเทียบกับเพดานความคุมคาท่ี 

160,000 บาทตอปสุขภาวะ เนื่องจากคาใชจายสำหรับรักษาพยาบาลมีราคาสูง ทั้งการปลูกถายตับและราคา

ยาตอปมีคาสูงมาก ดังรูปท่ี 9 

 

รูปท่ี 9 Cost-Effectiveness plane แสดงอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิมของการรักษากอนและหลังมี
อาการแสดงทางคลินิก จำแนกตามกลุมโรค 

อยางไรก็ตาม หากไมมีการคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS โอกาสท่ีผูปวยจะไดรับการรักษาแบบกอน

มีอาการแสดงทางคลินิก หรือแมกระทั่งไดรับการรักษาหรือวินิจฉัยมีนอย เนื่องจากโรคที่กลาวมาขางตนเปน

โรคท่ีพบไดนอย แพทยสวนใหญไมรูจัก และอาการแสดงของโรคไมจำเพาะ ถึงแมจะมีสิทธิประโยชนดานการ

รักษาแตการเขาถึงบริการรักษายังมีนอย ดังจะเห็นวาปงบประมาณ 2563 จำนวนผูปวยที่ไดรับการรักษายงั

จำกัดเพียง 14 ราย และมีบางรายไดรับการรักษาลาชา (111 วันและ 1,460 วัน) และจากการคาดประมาณ

อุบัติการณของโรคและจำนวนผูปวยท่ีไดรับการรักษาตอปในสถานพยาบาล พบวา ผูปวยรอยละ 87 ไมไดรับ

การวินิจฉัยและรักษา และการคัดกรองเปนวิธีการเดียวในปจจุบันท่ีมีความแมนยำในการระบุตัวผูปวยและให

การรักษากอนมีอาการแสดงทางคลิน ิกซึ ่งจะทำใหผลลัพธการรักษาดีและสามารถปองกันการเกิด

ภาวะแทรกซอนท่ีนำไปสูความพิการถาวรได 
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3.1.1 สถานการณการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS 
ผลการวิเคราะหขอมูลสถานการณตรวจคัดกรองแบบเพ่ิมจำนวนโรคในทารกแรกเกิดทุกราย พบวา มี

ตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ ่มระหวาง 259,824 - 576,711 บาทตอปสุขภาวะ ซึ ่งยังไมมีความคุ มคาทาง

เศรษฐศาสตร (not cost-effective) ในบริบทประเทศไทย  

ตารางท่ี 21 ผลวิเคราะหอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสถานการณการตรวจคัดกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเม
ตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS 

ผลการวิเคราะห (deterministic) ตนทุน  ปชีวิต   ปสุขภาวะ  

Expanded newborn screening policy: (coverage = 11%; test = 500 baht, incidence 
1:8400)  
มีนโยบายคัดกรอง 143  53.44768  47.33692  

ไมมีนโยบายคัดกรอง 54  53.44732  47.33676  

Incremental  90  0.00036  0.00016  

อัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิม (ICER/LY saved) 248,516  

อัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิม (ICER/QALY) 576,711  

เมื่อนำมาวิเคราะหฉากทัศน (scenario analysis) ขึ้นกับตนทุนคาตรวจคัดกรองท่ีคณะผูว ิจัย

วิเคราะหที่ 500 350 และ 150 บาทและอุบัติการณของโรค IEM ที่ 1:8,400 1:5,000 และ 1:3,000 โดยหาก

ตนทุนคาคัดกรองลดลงและ/หรืออุบัติการณของโรคเพิ่มขึ้นจะทำใหอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่มมี

แนวโนมลดลง หากมีนโยบายการใหการคัดกรองแบบเพิ่มจำนวนโรคในทารกแรกเกิดทุกราย โดยกำหนดให

ตนทุนการคัดกรอง คือ 500 บาท และคาความครอบคลุมรอยละ 11 และ 92 เมื่อเปลี่ยนอุบัติการณของโรค 

จะมีคา ICER อยูระหวาง 344,719 - 576,711 ดังตารางท่ี 22 

ตารางท่ี 22 ผลวิเคราะหอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสถานการณการตรวจคัดกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเม
ตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS (ตนทุนคาตรวจ 500 บาท) 

ผลการวิเคราะห (deterministic) 
 มีนโยบาย

คัดกรอง 
ไมมีนโยบายคัด

กรอง 
Incremental ICER per LY 

saved 
ICER per QALY 

Expanded newborn screening policy: (coverage = 11%; test = 500 baht, incidence 1:8400) 
ตนทุน 143 54  90 248,516   576,711 
ปชีวิต 53.44768 53.44732 0.00036  
ปสุขภาวะ 47.33692 47.33676 0.00016 
Expanded newborn screening policy: (coverage = 11%; test = 500 baht, incidence 1:5000) 
ตนทุน 203  90  112 185,583   430,666 
ปชีวิต 53.44379 53.44318  0.00061  
ปสุขภาวะ 47.33322  47.33296   0.00026 
Expanded newborn screening policy (coverage = 11%; test = 500 baht, incidence 1:3000) 
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ผลการวิเคราะห (deterministic) 
 มีนโยบาย

คัดกรอง 
ไมมีนโยบายคัด

กรอง 
Incremental ICER per LY 

saved 
ICER per QALY 

ตนทุน 301  151  150 148,546   344,719 
ปชีวิต 53.43738  53.43637   0.00101  
ปสุขภาวะ 47.32714  47.32670  0.00043 
Expanded newborn screening policy (coverage = 92%; test = 500 baht, incidence 1:8400) 
ตนทุน 837  54  783 248,516 576,711 
ปชีวิต 53.45047  53.44732  0.00315  
ปสุขภาวะ 47.33812   47.33676 0.00136 
Expanded newborn screening policy (coverage = 92%; test = 500 baht, incidence 1:5000) 
ตนทุน 1,073  90 982 185,583 430,666 
ปชีวิต 53.44848 53.44318  0.00529  
ปสุขภาวะ 47.33524   47.33296 0.00228 
Expanded newborn screening policy (coverage = 92%; test = 500 baht, incidence 1:3000) 
ตนทุน 1,461 151 1,310 148,546 344,719 
ปชีวิต 53.44519 53.43637   0.00882  
ปสุขภาวะ 47.33050  47.32670 0.00380 

นโยบายการใหการคัดกรองแบบเพิ่มจำนวนโรคในทารกแรกเกิดทุกราย หากกำหนดใหคาความ

ครอบคลุมเปนรอยละ 92 ลดตนทุนคาตรวจ 350 บาท เม่ือเปลี่ยนอุบัติการณของโรคจะมีคา ICER อยูระหวาง 

308,573 - 475,549 ดังตารางท่ี 23 

ตารางท่ี 23 ผลวิเคราะหอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิมในสถานการณท่ีมีการตรวจคัดกรองและรักษา
โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลย ีMS/MS (ตนทุนคาตรวจ 350 บาท) 

ผลการวิเคราะห (deterministic) 
 มีนโยบาย

คัดกรอง 
ไมมีนโยบายคัด

กรอง 
Incremental ICER per LY 

saved 
ICER per QALY 

Expanded newborn screening policy: (coverage = 92%; test = 350 baht, incidence 1:8400) 
ตนทุน 700  54  646 204,924  475,549 
ปชีวิต 53.45047 53.44732  0.00315  
ปสุขภาวะ 47.33812  47.33676  0.00136  
Expanded newborn screening policy (coverage = 92%; test = 350 baht, incidence 1:5000) 
ตนทุน 935   90  845 159,622  370,423 
ปชีวิต 53.44848 53.44318   0.00529  
ปสุขภาวะ 47.33524  47.33296 0.00228 
Expanded newborn screening policy (coverage = 92%; test = 350 baht, incidence 1:3000) 
ตนทุน 1,324 151  1,173 132,970 308,573 
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ผลการวิเคราะห (deterministic) 
 มีนโยบาย

คัดกรอง 
ไมมีนโยบายคัด

กรอง 
Incremental ICER per LY 

saved 
ICER per QALY 

ปชีวิต 53.44519 53.43637  0.00882  
ปสุขภาวะ 47.33050  47.32670 0.00380 

นโยบายการใหการคัดกรองแบบเพิ่มจำนวนโรคในทารกแรกเกิดทุกราย หากกำหนดใหคาความ

ครอบคลุมเปนรอยละ 92 ลดตนทุนคาตรวจ 150 บาท เมื ่อเปลี่ยนอุบัติการณของโรค จะมีคา ICER อยู

ระหวาง 259,824  - 339,060 ดังตารางท่ี 24 

ตารางท่ี 24 ผลวิเคราะหอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิมในสถานการณท่ีมีการตรวจคัดกรองและรักษา
โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลย ีMS/MS (ตนทุนคาตรวจ 150 บาท) 

ผลการวิเคราะห (deterministic) 
 มีนโยบาย

คัดกรอง 
ไมมีนโยบายคัด

กรอง 
Incremental ICER per LY 

saved 
ICER per QALY 

Expanded newborn screening policy: (coverage = 92%; test = 150 baht, incidence 1:8400) 
ตนทุน 514 54  460 146,108   339,060 
ปชีวิต 53.45047 53.44732  0.00315  
ปสุขภาวะ 47.33812  47.33676  0.00136  
Expanded newborn screening policy (coverage = 92%; test = 150 baht, incidence 1:5000) 
ตนทุน 750   90  660 124,611  289,173 
ปชีวิต 53.44848 53.44318   0.00529  
ปสุขภาวะ 47.33524  47.33296 0.00228 
Expanded newborn screening policy (coverage = 92%; test = 150 baht, incidence 1:3000) 
ตนทุน 1,139 151  988 111,963 259,824 
ปชีวิต 53.44519 53.43637  0.00882  
ปสุขภาวะ 47.33050  47.32670 0.00380 
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จากผลการศึกษาสรุปไดวา ทุกสถานการณที่ประเมินนี้ยังไมพบวามีความคุมคาที่เพดานความคุมคา 

160,000 บาทตอปสุขภาวะ 

หากวิเคราะหขอมูลเพื่อหาจุดที่จะทำใหการตรวจคัดกรองมีความคุมคา พบวาโอกาสที่การตรวจคัด

กรองจะมีความคุมคาขึ้นอยูกับคาตรวจคัดกรอง คาตรวจวินิจฉัย คารักษา และอุบัติการณของโรค โดย

สถานการณท่ีจะทำใหการคัดกรองเด็กทารกแรกเกิดทุกรายมีความคุมคา คือ สถานการณตอไปนี้ 

- ตนทุนการรักษาตามอัตราการจายชดเชยโดย สปสช. หรือเทียบเทาการลดตนทุนการรักษารอย
ละ 50 ตนทุนการวินิจฉัยลดลงรอยละ 50 และอุบัติการณของโรคเปน 1:5,000 (117 คนตอป)  

 

รูปท่ี 10 คา ICER ท่ีเปลี่ยนไปเม่ือคาตรวจคัดกรองเปลี่ยนไป ณ อุบัติการณของโรค 1:5,000 

จากรูปท่ี 10 เมื่อกำหนดใหตนทุนการวินิจฉัยลดลงรอยละ 50 และอุบัติการณของโรคเปน 1:5,000 

(พบผูปวย117 คน) จะเห็นวาสถานการณที่ทำใหการคัดกรองมีความคุมคาคือการลดราคาคาตรวจคัดกรอง

เหลือ 55 บาทตอตัวอยาง  

- ตนทุนการรักษาตามอัตราการจายชดเชยโดย สปสช. หรือเทียบเทาการลดตนทุนการรักษารอย
ละ 50 ตนทุนการวินิจฉัยลดลงรอยละ 50 และอุบัติการณของโรคเปน 1:3000 (พบผูปวย 196 
คนตอป)  
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รูปท่ี 11 คา ICER ท่ีเปลี่ยนไปเม่ือคาตรวจคัดกรองเปลี่ยนไป ณ อุบัติการณของโรค 1:3,000 

จากรูปที่ 11  เมื่อกำหนดใหตนทุนการวินิจฉัยลดลงรอยละ 50 และอุบัติการณของโรคเปน 1:3,000 

(พบผูปวย 196 คนตอป) จะเห็นวาสถานการณท่ีทำใหการคัดกรองมีความคุมคาคือการลดราคาการตรวจเหลือ 

105 บาทตอตัวอยาง 

อยางไรก็ตามการวิเคราะหหาจุดคุมคาโดยใชเพดานความคุมคา (threshold) เดียวกันระหวางโรคหา

ยากกับโรคทั่วไปยังเปนประเด็นอภิปรายอยางมาก เนื่องจากโรคหายากเกิดในประชากรนอยราย โอกาสท่ี

มาตรการสุขภาพจะเกิดความคุมคาจึงมีนอยมาก (55) ในหลาย ๆ ประเทศ เชน อังกฤษ สก็อตแลนด นอรเวย 

สโลวีเนีย โรมาเนีย แคนาดา เปนตน ไดกำหนดเพดานความคุมคาที ่มากกวาเพดานความคุ มคาที่ใชใน

กระบวนการปกติ (56) นอกจากนี้หลายประเทศยังพิจารณาขอมูลอื่น ๆ ประกอบกับขอมูลความคุมคา เชน 

ความรุนแรงของโรค ประสิทธิผลของมาตรการสุขภาพ เปนตน (55) ดังนั้นหากจะมีการตอรองราคาคาตรวจ

คัดกรองผูรับผิดชอบควรพิจารณาถึง ความแมนยำและความจำเพาะของเทคโนโลยีดวย 

3.1.2 การวิเคราะหความไมแนนอนแบบทางเดียว (one-way sensitivity analysis)  
ผลการวิเคราะหความไมแนนอนแบบทางเดียวดวย tornado diagram ของคา ICER สำหรับการตรวจ

คัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดโมเลกุลเล็กโดยใชเทคโนโลยี MS/MS ซ่ึงเปนทางเลือกท่ีสนใจ ในบรรดาตัว

แปรตาง ๆ ไดแก (1) อุบัติการณของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในประเทศไทย (2) อัตราลด (discount rate) (3) 

คาความไวและความจำเพาะของเทคโนโลยี MS/MS (4) ตนทุนการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS (5) 

ตนทุนการวินิจฉัย และยืนยันโรค (6) คาอรรถประโยชน (utility) (7) สัดสวนของคนที่ไมไดรับการตรวจคัดกรอง 

และ (8) อัตราการตายท่ีลดลง เม่ือมีการตรวจคัดกรองเทียบกับไมมีการตรวจคัดกรอง พบวา อัตราลดผลลัพธทาง

สุขภาพ อุบัติการณของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในประเทศไทย และอัตราลดตนทุน เปน 3 ตัวแปรท่ีมีอิทธิพลตอ

ความไมแนนอนของ ICER มากท่ีสุด ในขณะท่ีตนทุนตอหนวยของการตรวจวินิจฉัยและยืนยันโรค มีผลกระทบตอ

คา ICER คอนขางนอย อยางไรก็ตาม เมื่อวิเคราะหความไมแนนอนของตัวแปรทั้งหมด พบวาไมมีตัวแปรใดทำให 

ICER มีคานอยกวา 160,000 บาท ตอปสุขภาวะ ดังรูปท่ี 12  
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IEM, Inborn errors of metabolism;  MS/MS,Tandem Mass Spectrometry; f/u; follow-up; d1, disease group 1, 2, 3, 8; d4, disease group 4; d5, 
disease group 5; d6, disease group 6; d7, disease group 7; Nocom, no complication; Neu, neurological complications; Liver, liver complications 

 

รูปท่ี 12 ผลการวิเคราะหความไมแนนอนของตัวแปรตาง ๆ โดยการวิเคราะห one-way sensitivity analysis 
ตอการเปลี่ยนแปลงคา ICER ของการคัดกรอง Newborn Screening  

3.2 การวิเคราะหความไวสำหรับความไมแนนอนของตัวแปรท่ีใชในแบบจำลอง 
การวิเคราะหความไวแบบอาศัยความนาจะเปน (probabilistic sensitivity analysis: PSA) ดวยการ

ผันแปรคาตัวแปรในแบบจำลองไปพรอมกันทุกตัวแปร จะไดคาเฉลี่ยของการวิเคราะห 5,000 รอบ ดังตารางท่ี 

25 นอกจากนี้เม่ือเปรียบเทียบความนาจะเปนของทางเลือกท่ีจะมีความคุมคาหรือโอกาสการตัดสินใจท่ีถูกตอง

ในแตละเพดานความคุมคา (ceiling threshold) หรือความเต็มใจจาย (willingness to pay) ท่ีเพดานความ

คุมคาท่ี 160,000 บาทตอปสุขภาวะ จะเห็นไดวาการไมคัดกรอง (สถานการณในปจจุบัน) จะมีโอกาสท่ีจะเปน

ทางเลือกที่คุ มคา และหากพิจารณาเพดานความคุมคาที่ 5.5 แสนบาทตอปสุขภาวะ ทางเลือกคัดกรอง 

(expanded newborn screening) มีโอกาสที่จะเปนทางเลือกที่ดีที ่สุดเทาๆ กับสถานการณปจจุบัน หาก

พิจารณาเพดานความคุมคามากกวา 7 แสน ตอปสุขภาวะ ทางเลือกการคัดกรอง (expanded newborn 

screening) จะเปนทางเลือกท่ีดีท่ีสุด (รูปท่ี 13) 
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ตารางท่ี 25 คาเฉลี่ยของการวิเคราะหความไวแบบอาศัยความนาจะเปน 5,000 รอบ 

Expanded newborn screening policy  
(coverage = 11%; test = 500 baht, incidence 1:8,400) 

ผลการวิเคราะห (probabilistic) ตนทุน ปชีวิต ปสุขภาวะ 
มีนโยบายการคัดกรอง 146.23805  53.44768  47.33691  
ไมมีนโยบายการคัดกรอง 54.06320  53.44730  47.33675  
Incremental  92.17484  0.00039  0.00016  
อัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิม (ICER/LY saved) 238,990 
อัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิม (ICER/QALY) 574,215 

 

 

รูปท่ี 13 Cost-effectiveness acceptability curve ของการคัดกรอง Expanded Newborn Screening 

3.3 ผลการวิเคราะหตนทุนตนทุนความเจ็บปวยและตนทุนทางออมท่ีเกิดจากการสูญเสียผลิตภาพจาก
ความพิการและเสียชีวิตกอนวัยอันควร 

คณะผูวิจัยไดทำการวิเคราะหตนทุนความเจ็บปวย 3 สถานการณ ไดแก สถานการณที่ผูปวยไดรับการ

รักษาลาชา สถานการณที ่ผู ปวยไดรับการรักษากอนมีอาการทางคลินิก และสถานการณของผู ปวยโรค

พันธุกรรมเมตาบอลิกในภาพรวมซึ่งเปนคาเฉลี่ยของการรักษาลาชาและการรักษากอนมีอาการทางคลินิก ดัง

รูปท่ี 14 แสดงตนทุนความเจ็บปวยตอรายหากผูปวยไดรับการรักษาลาชา ซ่ึงมีคาระหวาง 3.6 ลานบาทในกลุม

โรคที่มีภาวะแทรกซอนตอระบบประสาท/สมอง/ตับ  และสูงสุด 8.7 ลานบาทในกลุมโรคที่มีภาวะแทรกซอน
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ตอระบบประสาท/สมอง/ไต นอกจากนี้ ตนทุนทางออมจากการสูญเสียผลิตภาพจากความพิการและเสียชีวิต

กอนวัยอันควร มีคาระหวาง 1.4 ลานบาทในกลุมโรคที่มีภาวะแทรกซอนตอระบบประสาท/สมอง  และสูงสุด 

2.2 ลานบาท ในกลุมโรคท่ีมีภาวะแทรกซอนตอไตและตับ 

 

รูปท่ี 14 ตนทุนความเจ็บปวยของผูปวยท่ีไดรับการหลังมีอาการแสดงทางคลินิก 

ตนทุนความเจ็บปวยตอรายหากผูปวยไดรับการรักษากอนมีอาการทางคลินิก ซึ่งมีคาระหวาง 3.2 ลาน

บาทในกลุมโรคที่มีภาวะแทรกซอนตอระบบประสาท/สมอง/ตับ  และสูงสุด 10.8 ลานบาทในกลุมโรคที่มี

ภาวะแทรกซอนตอไตและตับ ในภาพรวมตนทุนความเจ็บปวยของการรักษากอนมีอาการทางคลินิกมีคาต่ำกวา

การรักษาลาชาโดยเฉพาะตนทุนทางออมจากการเสียชีวิตกอนวัยอันควร ท่ีมีคาระหวาง 4 แสนบาทในกลุมโรค

ที่มีภาวะแทรกซอนตอระบบประสาท/สมอง  และสูงสุด 1.6 ลานบาท ในกลุมโรคที่มีภาวะแทรกซอนตอไต

และตับ อยางไรก็ตาม ตนทุนการรักษาของโรค Tyrosinemia type I มีราคาแพงทำใหการรักษากอนมีอาการ

ทางคลินิกเกิดตนทุนการรักษาสูงกวาการรักษาลาชา ดังรูปท่ี 15  

ประสาท/สมอง ไต/ตับ 
ประสาท/
สมอง/ตับ

ประสาท/
สมอง/หัวใจ

ประสาท/
สมอง/ไต

ตนทุนทางออมจากการสูญเสยีผลิตภาพ 1,445,701 2,239,843 1,896,221 1,939,753 1,459,456

ตนทุนทางตรงทางการแพทย 2,606,054 2,538,091 1,108,118 1,735,058 4,917,397

ตนทุนทางตรงที่ไมใชทางการแพทย 2,089,442 391,602 634,880 1,027,719 2,344,331

ตนทุนรวม 6,141,196 5,169,535 3,639,218 4,702,530 8,721,184

6,141,196 
5,169,535 

3,639,218 
4,702,530 

8,721,184 

 -
 1,000,000
 2,000,000
 3,000,000
 4,000,000
 5,000,000
 6,000,000
 7,000,000
 8,000,000
 9,000,000

 10,000,000

มูล
คา

 (บ
าท

)

กลุมโรค

ตนทุนความเจ็บปวยของผูปวยท่ีไดรับการรักษาหลังมีอาการแสดงทางคลินิก

ตนทุนทางออมจากการสูญเสยีผลิตภาพ ตนทุนทางตรงทางการแพทย ตนทุนทางตรงที่ไมใชทางการแพทย ตนทุนรวม
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รูปท่ี 15 ตนทุนความเจ็บปวยของผูปวยท่ีไดรับการรักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิก 

ตนทุนความเจ็บปวยตอรายของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในภาพรวม ซึ่งมีคาระหวาง 3.4 ลาน

บาทในกลุมโรคที่มีภาวะแทรกซอนตอระบบประสาท/สมอง/ตับ  และสูงสุด 8.2 ลานบาทในกลุมโรคที่มี

ภาวะแทรกซอนตอระบบประสาท/สมอง/ไต นอกจากนี้ ตนทุนทางออมจากการสูญเสียผลิตภาพจากความ

พิการและเสียชีวิตกอนวัยอันควร มีคาระหวาง 9 แสนบาทในกลุมโรคที่มีภาวะแทรกซอนตอระบบประสาท/

สมอง  และสูงสุด 1.9 ลานบาท ในกลุมโรคท่ีมีภาวะแทรกซอนตอไตและตับ การศึกษานี้คาดวาประเทศไทยจะ

มีทารกท่ีเปนโรคกลุมนี้เกิดใหม ปละประมาณ 70 คน (10) ดังนั้น ความสูญเสียทางเศรษฐกิจจึงอยูท่ีประมาณ 

241-578 ลานบาทตอป ดังรูปท่ี 16 

 

ประสาท/
สมอง

ไต/ตับ 
ประสาท/
สมอง/ตับ

ประสาท/
สมอง/หัวใจ

ประสาท/
สมอง/ไต

ตนทุนทางออมจากการสูญเสียผลิตภาพ 437,406 1,645,226 1,296,422 1,076,586 624,802

ตนทุนทางตรงทางการแพทย 2,657,375 7,880,707 1,487,498 2,398,136 4,868,840

ตนทุนทางตรงทีไ่มใชทางการแพทย 675,049 1,334,434 487,088 1,147,401 2,300,206

ตนทุนรวม 3,769,829 10,860,366 3,271,009 4,622,123 7,793,848
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ตนทุนความเจ็บปวยของผูปวยท่ีไดรับการรักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิก

ตนทุนทางออมจากการสูญเสียผลิตภาพ ตนทุนทางตรงทางการแพทย ตนทุนทางตรงทีไ่มใชทางการแพทย ตนทุนรวม
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รูปท่ี 16 ตนทุนความเจ็บปวยของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 

3.4 ผลการวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณ 
การว ิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณ คณะผู ว ิจ ัยใช ม ุมมองร ัฐบาลหร ือผ ู จ าย (payer 

perspective) ซึ ่งรวมเฉพาะตนทุนตรงที ่เกี ่ยวกับการแพทย ใชกรอบเวลา 5 ปขางหนาในการพิจารณา

เปรียบเทียบสถานการณการมีการตรวจคัดกรองและรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS 

และสถานการณที่ไมมีการตรวจคัดกรอง (no screening) และตองทำการรักษาผูปวย รวมทั้งเพิ่มปท่ี 6 เปน

สถานการณท่ีความครอบคลุมเปนรอยละ 100 ตามขอเสนอแนะผูกำหนดนโยบาย ผลการประมาณการจำนวน

เด็กท่ีคาดวาจะปวยเปนโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก โดยคำนวณจากอุบัติการณ 1:8,400 (10) ประมาณปละ 68 

คน หากมีการบรรจุเปนชุดสิทธิประโยชน ณ ปจจุบัน ในป พ.ศ. 2564 ความครอบคลุมรอยละ 11 มีเด็ก

จำนวน 60,000 คนท่ีไดรับการตรวจคัดกรองแบบเพ่ิมจำนวนโรค จะพบเด็กปวยเปนโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก

จำนวน 7 คนท่ีจะไดรับการรักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิก และเด็กท่ีไดรับการรักษาหลังมีอาการแสดงทาง

คลินิกราว 61 คน ในชวงปแรก แมจะมีการตรวจคัดกรองแตความครอบคลุมยังต่ำ จึงพบผูปวยที่ไดรับการ

รักษาหลังมีอาการแสดงทางคลินิกมากกวาจำนวนเด็กท่ีไดรับการรักษากอนมีอาการแสดงทางคลินิก แตหากมี

การขยายความครอบคลุมของการตรวจคัดกรองไดเพิ่มขึ้น จนสามารถครอบคลุมการตรวจคัดกรองไดรอยละ 

100 ในเด็กทารกแรกเกิดทั่วประเทศในปที่ 6 จะพบผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจำนวน 68 คน ที่จะไดรับ

การรักษากอนแสดงอาการทางคลินิก ดังตารางที่ 26 ทั้งนี้ การประมาณการนี้กำหนดใหจำนวนเด็กเกิดใหม

เทากันท่ีปละ 568,814 คน (ตามจำนวนการเกิดในป 2563)  

 

ประสาท/สมอง ไต/ตับ 
ประสาท/สมอง/

ตับ
ประสาท/สมอง/

หัวใจ
ประสาท/สมอง/

ไต

ตนทุนทางออมจากการสูญเสียผลิตภาพ 941,553 1,942,534 1,596,322 1,508,170 1,042,129

ตนทุนทางตรงทางการแพทย 2,633,464 5,209,399 1,297,808 2,066,597 4,893,118

ตนทุนทางตรงที่ไมใชทางการแพทย 1,382,245 863,018 560,984 1,089,310 2,322,268

ตนทุนรวม 4,957,262 8,014,951 3,455,114 4,664,076 8,257,516

4,957,262 
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กลุมโรค

ตนทุนความเจ็บปวยของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก

ตนทุนทางออมจากการสูญเสียผลิตภาพ ตนทุนทางตรงทางการแพทย ตนทุนทางตรงที่ไมใชทางการแพทย ตนทุนรวม
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ตารางท่ี 26 ขอมูลการประมาณการจำนวนผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 

ปท่ี 
ความครอบคลุม 

การตรวจคัดกรอง 
(รอยละ) 

จำนวนเด็กท่ีจะ
ไดรับคัดกรอง 

(คน) 

จำนวนเด็กท่ีจะไดรับ
การรักษากอนมี
อาการแสดงทาง

คลินิก 

จำนวนเด็กท่ีจะ
ไดรับการรักษาหลัง
มีอาการแสดงทาง

คลินิก 

การรักษาหลังมี
อาการแสดงทาง

คลินิกหากไมมีการคัด
กรอง 

1 11 60,000 7 61 68 
2 30 170,000 20 47 68 
3 39 224,500 27 41 68 
4 57 324,500 39 29 68 
5 75 424,500 51 17 68 
6 100 568,814 68 0 68 

หมายเหตุ ประมาณการจาก คา incidence ท่ี 1:8,400 

ทารกแรกเกิดจะไดรับการตรวจคัดกรองเพ่ิมข้ึนจากปท่ี 1 คือ 170,000 ราย เปน 568,814 รายภายใน

ปที่ 5 (ครอบคลุมจำนวนเด็กที่เกิดใหมทั้งหมด) จะเห็นไดวายิ่งมีความครอบคลุมมากขึ้นภาระงบประมาณจะ

สูงขึ้น โดยตนทุนการคัดกรองจะเปนตนทุนหลักที่เกิดขึ้นในปแรก 30 ลานบาท เพิ่มขึ้นจนถึงปละ 284 ลาน

บาทในปที่ 6 ภาระงบประมาณทั้งหมดในปแรกที่ผูปวยตองเขารับการรักษามีคาเทากันทั้งกอนมีอาการแสดง

ทางคลินิกและหลังมีอาการแสดงทางคลินิก แตหลังจากปที่ 2 ไปจนถึงปที่ 6 พบวา สถานการณการรักษาท่ีมี

การตรวจคัดกรองใชงบประมาณนอยกวาการรักษาท่ีไมมีการตรวจคัดกรอง 
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รูปท่ี 17 ภาระงบประมาณ 5 ป 

ดังนั้น หากมีการบรรจุการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรคดวยเทคโนโลยี MS/MS เปน

ชุดสิทธิประโยชนในป พ.ศ. 2564 ภาครัฐจะมีผลกระทบดานงบประมาณท้ังหมดเพ่ิมข้ึนท้ังสิ้น 30 ลานบาทตอ

ป จะมีเด็กทารกรอยละ 11 ท่ีจะไดรับการตรวจคัดกรอง และมีงบประมาณสวนเพ่ิมข้ึนในทุกๆ ปเม่ือเพ่ิมความ

ครอบคลุมของการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจำนวนโรค และหากดำเนินการไดครอบคลุมเด็กแรก

เกิดทุกราย ภาครัฐจะมีผลกระทบดานงบประมาณสวนเพ่ิม 283 ลานบาทในปท่ี 5 ดังรูปท่ี 18 

 -  50,000,000  100,000,000  150,000,000  200,000,000  250,000,000  300,000,000

1
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6

งบประมาณท่ีใช

ป

1 2 3 4 5 6

การรักษาที่ไมไดรับการตรวจคัดกรอง 10,395,538 23,167,330 34,808,023 45,382,487 54,158,198 62,374,762

การรักษาที่ไดรับการตรวจคัดกรอง 10,395,538 22,990,838 34,192,175 44,394,706 52,823,248 60,751,699

การตรวจคัดกรอง 30,031,308 85,088,706 112,367,145 162,419,325 212,471,505 284,703,809

งบประมาณทั้งหมด

การรักษาท่ีไมไดรับการตรวจคดักรอง การรักษาท่ีไดรับการตรวจคัดกรอง การตรวจคัดกรอง
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รูปท่ี 18 ภาระงบประมาณสวนเพ่ิม 

ท้ังนี้ คณะผูวิจัยไดวิเคราะหกรณีท่ีปรับตนทุนการตรวจคัดกรองลดลง และเม่ืออุบัติการณของโรค

พันธุกรรมเมตาบอลิกเพ่ิมข้ึน โดยแสดงผลกระทบงบประมาณในตารางท่ี 27 

ตารางท่ี 27 ผลกระทบงบประมาณหากมีการเปลี่ยนแปลงอุบัติการณของโรคและตนทุนการตรวจคัดกรอง 

ผลกระทบงบประมาณ ปท่ี 1 ปท่ี 2 ปท่ี 3 ปท่ี 4 ปท่ี 5 

กรณีปรับลดตนทุนการตรวจคัดกรอง 
ตนทุนการคัดกรอง 350 
บาท 

21,025,003  59,570,842  78,668,553  113,710,224  148,751,896  

ตนทุนการคัดกรอง 150 
บาท 

 9,025,003  25,570,842  33,768,553   48,810,224   63,851,896  

กรณอุีบัติการณ 1:5,000  
ตนทุนการรักษาท่ีไดรับ
การตรวจคัดกรอง 

17,838,498 38,757,569 57,789,037 75,434,896 90,529,244 

ตนทุนการรักษาท่ีไมไดรับ
การตรวจคัดกรอง 

17,838,498 39,011,214 58,679,744 76,887,498 92,541,744 

กรณอุีบัติการณ 1:3,000 
ตนทุนการรักษาท่ีไดรับ
การตรวจคัดกรอง 

29,730,829 64,595,949 96,315,062 125,724,826 150,882,074 

ตนทุนการรักษาท่ีไมไดรับ
การตรวจคัดกรอง 

29,730,829 65,018,691 97,799,574 128,145,830 154,236,240 

 

 

30,031,308 
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งบประมาณสวนเพ่ิม
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3.5 ความเปนไปไดของการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรคดวยเทคโนโลยี MS/MS 
ผลการสำรวจศักยภาพการดำเนินงานพบวาปจจุบันมีเทคโนโลยี MS/MS ที่ใหบริการตรวจคัดกรอง

ทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรคในโรงพยาบาล (รพ.) 2 แหง คือ รพ.ศิริราช และ สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติ

ฯ โดยมีศักยภาพการตรวจคัดกรองไดสูงสุด (full capacity) ในปงบประมาณ 2564 60,000 ราย จากอัตรา

การเกิดในป พ.ศ. 2563 ท่ี 568,814 ราย จะเห็นไดวาการตรวจคัดกรองปจจุบันมีศักยภาพสูงสุดราวรอยละ 

11 ของทารกแรกเกิดทั้งหมด และเทคโนโลยีดังกลาวมีเฉพาะในกรุงเทพมหานคร ในดานศักยภาพของการ

ตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจำนวนโรคดวยเทคโนโลยี MS/MS ในอนาคตพบวา รพ. 2 แหง คือ รพ. 

รามาธิบดี และ รพ. จุฬาลงกรณ มีแผนจะจัดซื้อเทคโนโลยี MS/MS และพัฒนาศักยภาพนักวิทยาศาสตรเพ่ือ

สามารถตรวจคัดกรองได นอกจากนี้กรมวิทยาศาสตรการแพทยใหขอมูลวา ปจจุบันมีการตรวจคัดกรองโรค

พันธุกรรมเมตาบอลิกในรูปแบบของการศึกษาวิจัย ซึ่งในอนาคตหากการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตา

บอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS เปนสิทธิประโยชน กรมวิทยาศาสตรการแพทยวางแผนวาจะจัดทำขอเสนอเพ่ือ

จัดซื้อเทคโนโลยี MS/MS ราว 8-10 เครื่อง เพื่อตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดทั้งประเทศไดประมาณ 500,000 

รายตอป แตยังไมมีรายละเอียดดานแผนการพัฒนาศักยภาพกำลังคน  

โดยสรุปปจจุบันมีเทคโนโลยี MS/MS แลว 2 เครื่อง มีศักยภาพสูงสุดเครื่องละ 40,000-50,000 การ

ทดสอบตอปขึ้นกับความชำนาญและจำนวนบุคลากรที่สามารถดูแลเครื่อง คณะผูวิจัยจึงประมาณการจำนวน

เครื่องท่ีจำเปนตองมีเพ่ือใหครอบคลุมประชากรแรกเกิดท่ัวประเทศจากคา 40,000 การทดสอบตอเครื่องตอป 

พบวามีความจำเปนตองใช 14 เครื่อง ดังนั้นจำเปนตองมีการจัดหาเทคโนโลยี MS/MS เพ่ิม 12 เครื่อง 

ตารางที ่ 28 การสำรวจศักยภาพ (full capacity) การใหบริการคัดกรองและการคาดการณศักยภาพใน
อนาคต 

โรงพยาบาล 2564 2565 2566 2567 2568 2569 

โรงพยาบาลศิริราช  50,000 50,000 50,000 50,000 50,000 50,000 

สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติมหา

ราชินี  

10,000 40,000 40,000 40,000 40,000 40,000 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย* - 50,000 100,000 200,000 300,000 400,000 

โรงพยาบาลรามาธิบดี  - 30,000 30,000 30,000 30,000 30,000 

โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ สภากาชาด

ไทย  

- - 4,500 4,500 4,500 4,500 

รวม 60,000 170,000 224,500 324,500 424,500 524,500 

* กระจายรายปโดยการประมาณการของคณะผูวิจัย 
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รูปท่ี 19 ศักยภาพความเปนไปไดในการดำเนินการตรวจคัดกรอง 

จากการสอบถามโรงพยาบาลที่ดำเนินการตรวจคัดกรองฯพบวาระยะเวลาที่นักวิทยาศาสตรตอง

ฝกอบรมจนปฏิบัติงานไดอยางเชี่ยวชาญ เฉลี่ยคือ 6 ป ดังนั้นหนวยงานท่ีจะเริ่มดำเนินการตรวจคัดกรองตองมี

แผนจัดหาเทคโนโลยี MS/MS พรอมกับการรับการถายทอดเทคโนโลยีและฝกปฏิบัติบุคลากรจนสามารถ

ดำเนินการได จากการประชุมคณะทำงานพัฒนาสิทธิประโยชนดานการสรางเสริมสุขภาพและปองกันโรค เม่ือ

วันท่ี 10 มีนาคม 2564 และการประชุมคณะอนุกรรมการพัฒนาบริการดานการสรางเสริมสุขภาพและปองกัน

โรค เม ื ่อว ันท ี ่  12 ม ีนาคม 2564 พบว า  ท ี ่ประช ุมท ั ้ งสองแห งม ีมต ิมอบให กรมการแพทย และ

กรมวิทยาศาสตรการแพทย เตรียมความพรอมของระบบบริการคัดกรองโรคหายากในทารกแรกเกิด (Inborn 

Errors of Metabolism) การจัดการเครือขาย และการสงตอผูปวยเพื่อใหไดรับการดูแลอยางตอเนื่อง การ

ตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในทารกแรกเกิดโดยเทคโนโลยี MS/MS ยังไมเปนสิทธิประโยชนใน

สิทธิการรักษาใด เด็กทารกที่ไดรับการตรวจคัดกรองจากโครงการนำรองในกรุงเทพมหานคร ภายใตการ

สนับสนุนงบประมาณของสำนักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติ เขต 13 กรุงเทพมหานคร ตั้งแตป พ.ศ. 

2557-2563 มีจำนวน 184,788 ราย และพบผูปวย 22 ราย 

รูปแบบการตรวจคัดกรอง 

รูปแบบบริการการตรวจคัดกรองอางอิงจาก (ราง) แนวทางเวชปฏิบัติในการตรวจกรองทารกแรกเกิด

โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกแบบเพิ ่มจำนวนโรค (Expanded Newborn Screening) ดวย Tandem Mass 

Spectrometry พ.ศ. 2564 โดยมีกระบวนการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรค ดังนี้ 

1. การใหความรูแกบิดามารดาและครอบครัวของทารก กระบวนการตรวจคัดกรองจะเริ่มตั้งแตการ

ใหความรูแกหญิงตั้งครรภและคูสามีในชวงที่มาฝากครรภ โดยหนวยงานที่เกี่ยวของ เชน แผนกฝากครรภและ
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หอผูปวยหลังคลอดควรมีแผนพับใหความรู รวมถึงบุคลากรทางการแพทยที่สามารถตอบขอซักถามได พรอม

ท้ังขอขอมูลท่ีจำเปนในการติดตอกรณีผลผิดปกติ 

2. การเจาะเลือดและเก็บสิ่งสงตรวจ การตรวจคัดกรองทำในทารกแรกเกิดสัญชาติไทยทุกรายท่ีอายุ 

48-72 ชั่วโมง โดยทำการเจาะเลือดจากสนเทาหรือเสนเลือดดำหยดเลือดลงบนกระดาษกรองสำหรับตรวจ

กรองทารกแรกเกิด (Guthrie’s card) เปนชนิดเดียวกับที่ใชตรวจกรอง CH และ PKU และโรงพยาบาลตอง

กรอกขอมูลเก่ียวกับทารกอยางละเอียด  

3. การรวบรวมกระดาษกรองเพื่อนำสงหองปฏิบัติการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด โรงพยาบาลท่ี

เจาะเลือดรับผิดชอบสงกระดาษกรองมายังหองปฏิบัติการตรวจกรองทารกแรกเกิด โดยสามารถจัดสงได 2 

รูปแบบ ไดแก 1) กรณีเปนโรงพยาบาลตางจังหวัดใหจัดสงทางไปรษณียดวนพิเศษ (EMS) สวน 2) กรณีที่เปน

โรงพยาบาลในจังหวัดหรือพื้นที่ใกลเคียงกันจัดสงผานบริการแมสเซ็นเจอรสงของ โดยโรงพยาบาลรวบรวม

กระดาษกรองจัดสงภายในวันที่ทำการหยดเลือดหรือวันรุงขึ้นเทานั้น ไมมีการเก็บไวสงรวมกันหลายวัน ทั้งนี้

โรงพยาบาลควรมีการมอบหมายกุมารแพทยและพยาบาลผูประสานงานประจำโรงพยาบาลเพื่อติดตามทารก

มารับการประเมินหากมีผลตรวจผิดปกต ิ

4. หองปฏิบัติการตรวจกรองทารกแรกเกิดวิเคราะหและรายงานผล มีการตรวจสอบความถูกตองและ

คุณภาพของสิ่งสงตรวจ พรอมทั้งลงขอมูลของทารกแรกเกิด และทำการตรวจวิเคราะหโดยเครื่อง MS/MS 

และแปลผลโดยนักวิทยาศาสตรและแพทยผูเชี่ยวชาญ กรณีผลปกติการรายงานผลจะถูกรวบรวมสงกลับไปยัง

โรงพยาบาลท่ีทารกเกิดหรือไดรับการเจาะเลือด 

กรณีผลตรวจจากหองปฏิบัติการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด พบวา ผลการตรวจคัดกรองทารก

ผิดปกติ หองปฏิบัติการแจงกุมารแพทยเวชพันธุศาสตรที่รับผิดชอบพื้นที่โรงพยาบาลที่ทารกเกิดตามเขต

สุขภาพ สปสช. ท่ีศูนยโรคหายากรับผิดชอบ พรอมกับแจงแพทยหรือบุคลากรทางการแพทยท่ีไดรับมอบหมาย

เปนผูประสานงานในโรงพยาบาลท่ีทารกเกิดและติดตอบิดา/มารดาหรือญาติทางโทรศัพทสอบถามอาการของ

ทารกและประสานงานใหนำทารกมารับการประเมินโดยกุมารแพทยท่ีโรงพยาบาลท่ีใกลท่ีสุด โดยทารกจะตอง

ไดรับการประเมินภายใน 24 ชั่วโมงในกรณีผลตรวจกรองเปนโรคเรงดวน หรือภายใน 48 ชั่วโมงในกรณีเปน

โรคไมเรงดวน (พิจารณาตารางที่ 29) หลังจากกุมารแพทยไดประเมินอาการของทารกแลว เก็บสิ่งสงตรวจสง

หองปฏิบัติการพื้นฐานและหองปฏิบัติการวินิจฉัยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก (ใชสิทธิการสงตรวจวินิจฉัยกลุม

เสี่ยงโรคหายากของ สปสช.) พรอมทั้งใหการรักษาและสงตัวผูปวยไปยังศูนยโรคหายาก ถาไมสามารถสงตัว

ผูปวยไดใหประสานการรักษากับกุมารแพทยเวชพันธุศาสตรเพ่ือใหขอมูลและติดตามอาการรักษาอยางใกลชิด 

ดังรูปท่ี 20 

ตารางท่ี 29 แสดงโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็กท่ีสามารถตรวจกรองดวย MS/MS ตามกลุม
โรค 

กลุมโรค โรค 
ความเรงดวนกรณีผล
ตรวจกรองผิดปกติ(57) 

1. กลุมโรคกรด
อินทรีย 
(Disorders of 

15. Glutaric acidemia type 1 (GA1) 
16. Isovaleric acidemia (IVA) 
17. Methylmalonic acidemia (MMA) 

ไมเรงดวน 
เรงดวน 
เรงดวน 
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กลุมโรค โรค 
ความเรงดวนกรณีผล
ตรวจกรองผิดปกติ(57) 

organic acid 
metabolism) 
จำนวน 14 โรค 
 

18. Propionic acidemia (PA)  
19. Multiple carboxylase deficiency (MCD) 
20. Adenosylcobalamin synthesis defects 
21. Beta-Ketothiolase deficiency 
22. 3-Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA (HMG-CoA) 

lyase deficiency 
23. Isobutyryl-CoA dehydrogenase deficiency 
24. 2-Methylbutyryl-CoA dehydrogenase 

deficiency 
25. Methylcrotonyl-CoA carboxylase deficiency  
26. 3-Methylglutaconyl-CoA hydratase 

deficiency 
27. Malonic aciduria  
28. Combined methylmalonic acidemia and 

homocystinuria 

เรงดวน 
เรงดวน 
เรงดวน 
เรงดวน 
เรงดวน 
 
ไมเรงดวน 
เรงดวน 
 
เรงดวน 
เรงดวน 
 
ไมเรงดวน 
เรงดวน 

 
2. กลุมโรคกรดอะ
มิโน (Disorders 
of amino acid 
metabolism) 
จำนวน 9 โรค 

11. Phenylketonuria (PKU)  
12. Tetrahydrobiopterin (BH4) defects 
13. Maple syrup urine disease (MSUD)  
14. Tyrosinemia type 1 (TYR1) 
15. Tyrosinemia type 2 (TYR2) 
16. Tyrosinemia type 3 (TYR3) 
17. Homocystinuria 
18. Hypermethioninemia 
19. Hyperornithinemia with gyrate atrophy 

ไมเรงดวน 
ไมเรงดวน 
เรงดวน 
เรงดวน 
ไมเรงดวน 
ไมเรงดวน 
ไมเรงดวน 
ไมเรงดวน 
ไมเรงดวน 

3. กลุมโรคกรด
ไขมัน (Disorders 
of fatty acid 
oxidation) 
จำนวน 11 โรค 
 

13. Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase 
(MCAD) deficiency  

14. Long-chain hydroxyacyl-CoA dehydrogenase 
(LCHAD) deficiency 

15. Very long-chain acyl-CoA dehydrogenase 
(VLCAD) deficiency  

16. Short-chain acyl-CoA dehydrogenase (SCAD) 
deficiency  

17. Short-chain hydroxyacyl-CoA 
dehydrogenase (SCHAD) deficiency  

18. Trifunctional protein deficiency 

ไมเรงดวน 
 

เรงดวน 
 
เรงดวน 
 
ไมเรงดวน 
 
ไมเรงดวน 
 
เรงดวน 
เรงดวน 



 
80 

 

กลุมโรค โรค 
ความเรงดวนกรณีผล
ตรวจกรองผิดปกติ(57) 

19. Multiple acyl-CoA dehydrogenase 
deficiency 

20. Carnitine-acylcarnitine translocase (CACT) 
deficiency 

21. Carnitine palmitoyltransferase type 1 (CPT1) 
deficiency  

22. Neonatal carnitine palmitoyltransferase 
type 2 (CPT2) deficiency 

23. Primary systemic carnitine deficiency 
(Carnitine uptake defect, CUD) 

 
เรงดวน 
 
ไมเรงดวน 
 
เรงดวน 
 
ไมเรงดวน 

 

4. กลุมโรควงจรยู
เรีย (Urea cycle 
disorders) 
จำนวน 6 โรค  

5. Citrullinemia type 1 (CIT1)  
6. Citrullinemia type 2 or Citrin deficiency 
7. Argininosuccinic aciduria  
8. Argininemia 
9. Hyperammonemia-Hyperornithinemia-

Homocitrullinuria (HHH) syndrome 
10. Ornithine transcarbamylase deficiency 

เรงดวน 
เรงดวน 
เรงดวน 
ไมเรงดวน 
ไมเรงดวน 
 
เรงดวน 

 ท่ีมา: (58) 
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รูปท่ี 20 แนวทางการตรวจกรองทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวนโรค 

ท่ีมา: (58) 
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อยางไรก็ตาม ผูเชี่ยวชาญทางการตรวจและรักษาใหความเห็นวาการคัดกรองโรคพันธกุรรมเมตาบอลิก

มีความแตกตางจากการคัดกรองภาวะพรองไทรอยดฮอรโมนในทารกแรกเกิดท่ีมีแพทยเชี ่ยวชาญใน

โรงพยาบาลทั่วไปรักษาได ในขณะที่การคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจำเปนตองมีแพทยผูเชี่ยวชาญ

เฉพาะทางท่ีศูนยโรคหายากในการวินิจฉัยและรักษา จึงควรมีการหารือเพ่ือปรับรูปแบบการตรวจคัดกรองและ

การสงตอใหเหมาะสมและเปนไปได ทั้งนี้ ผูเชี่ยวชาญเสนอรูปแบบบริการโดยใหหนวยบริการที่มีศักยภาพ

ตรวจคัดกรอง วินิจฉัย และรักษาอยางครบวงจร ขึ้นทะเบียนเปน “หองปฏิบัติการตรวจกรองทารกแรกเกิด” 

ภายใตการประเมินมาตรฐานบริการจากหนวยงานภาครัฐที่รับผิดชอบ รวมทั้งการกำกับติดตาม และจัดทำ

ขอตกลงการสงขอมูลการใหบริการใหกับกระทรวงสาธารณสุข ภายใตขอกำหนดของกฎหมาย โดยจัดการ

รูปแบบขอมูลของแตละหนวยบริการใหสามารถสงออกแลวนำมารวมกันได 

ศักยภาพดานการวินิจฉัย 

การตรวจยืนยันเพ่ือวินิจฉัยการรักษา ประกอบดวย 1. Comprehensive Metabolic Test 2. Plasma 

Amino Acids และ 3. Urine Organic Acids ปจจุบันมีโรงพยาบาล 2 แหงที่มีหองปฏิบัติการทางเวชพันธุ

ศาสตรที่สามารถตรวจยืนยันเพื่อวินิจฉัยการรักษาไดทั้ง 3 รายการ ไดแก โรงพยาบาลศิริราช และสถาบัน

สุขภาพเด็กแหงชาติมหาราชินี ในขณะที่โรงพยาบาลรามาธิบดีมีหองปฏิบัติการที่สามารถรองรับการตรวจ

ยืนยันเพ่ือวินิจฉัยการรักษาไดแก การทดสอบ Plasma Amino Acids และการทดสอบ Urine Organic Acids 

ถึงแมจะมีหนวยบริการตรวจวินิจฉัยจำกัด แตผูเชี่ยวชาญดานการรักษาใหความเห็นวามีความเพียงพอตอการ

ใหบริการในปจจุบัน เนื่องจากโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกเปนโรคหายากที่พบไดนอย และการตรวจคัดกรองกมี็

ความแมนยำสูง จึงทำใหจำนวนสิ่งสงตรวจเพื่อยืนยันและวินิจฉัยมีไมมาก แตตองดูแลดานการสงสิ่งสงตรวจ

และเอกสารท่ีเก่ียวของใหถูกตองครบถวน ท้ังนี้การตรวจวินิจฉัยท้ัง 3 รายการขางตน บรรจุเปนสิทธิประโยชน

ในระบบหลักประกันสุขภาพแหงชาติแลว แตผูปวยสิทธิสวัสดิการขาราชการหรือประกันสังคมยังไมสามารถ

เบิกคาตรวจยืนยันเพ่ือวินิจฉัยโรคได ดังตารางท่ี 30 

ตารางท่ี 30 สรุปขอมูลการตรวจยืนยันเพ่ือวินิจฉัยการรักษา จำแนกตามโรงพยาบาล 

สถานพยาบาล Comprehensive 
Metabolic Test 

Plasma Amino Acids Urine Organic Acids 

รพ.ศิริราช / / / 
รพ.รามาธิบดี 

 
/ / 

สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติ
มหาราชิน ี

/ / / 

ท่ีมา: (59) 

ศักยภาพดานการรักษา 

ปจจุบัน สปสช. ไดแตงตั้งคณะทำงานพัฒนาระบบบริการและประเภทและขอบเขตบริการสาธารณสุข

ในการดูแลรักษาโรคหายากในระบบหลักประกันสุขภาพแหงชาติเพ่ือดำเนินการ ติดตามการดำเนินการ และให

ขอเสนอแนะตอแผนการดำเนินการเกี่ยวกับโรคหายากของสำนักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติ รวมท้ัง

พัฒนาระบบสนับสนุนตางๆท่ีเก่ียวของกับการนำนโยบายไปสูการปฏิบัติ เชน ระบบการลงทะเบียนผูปวย การ
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กำกับติดตาม การบูรณาการระบบบริหารจัดการ การวิจัยและประเมินผล เปนตน ในปงบประมาณ 2563 

สำนักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติข้ึนทะเบียนหนวยบริการท่ีมีประสบการณในการดูแลรักษาผูปวยโรคหา

ยากดวยวิธีการรักษาอยางจำเพาะ และมีความพรอมดานแพทยผู ร ักษาและบุคลากร สถานที่ อุปกรณ 

เครื่องมือ และเวชภัณฑ ในการดูแลผูปวยโรคหายาก เปนศูนยการดูแลผูปวยโรคหายาก 7 แหง เริ่มดำเนินการ

ในปงบประมาณ 2563 ไดแก 1. รพ.จุฬาลงกรณ 2. รพ.ศิริราช 3. รพ.รามาธิบดี 4. สถาบันสุขภาพเด็ก

แหงชาติฯ 5. รพ.พระมงกุฎเกลา 6. รพ.ธรรมศาสตร และ 7. รพ.ศรีนครินทร ขอนแกน ดังรูปท่ี 21 

 

รูปท่ี 21 การกระจายตัวของศูนยโรคหายากในประเทศไทย 

จะเห็นไดวาการกระจายตัวของศูนยโรคหายากยังไมครอบคลุมทุกภูมิภาคของประเทศไทย สวนใหญ

ศูนยโรคหายากจะกระจุกตัวในพื้นที่กรุงเทพมหานคร มีสวนภูมิภาคเพียง 1 แหงคือ จังหวัดขอนแกน สวน

พื้นที่ภาคเหนือและภาคใตยังไมมีศูนยการดูแลผูปวยโรคหายาก ทั้งนี้ การกระจายตัวของศูนยการดูแลผูปวย

โรคหายากท่ีเหมาะสมจะสามารถรองรับการเขาถึงบริการของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุล

เล็กที่มีอาการฉุกเฉินรุนแรงไดทันเวลา คณะทำงานพัฒนาระบบบริการและประเภทและขอบเขตบริการ

สาธารณสุขในการดูแลรักษาโรคหายาก จึงมีขอเสนอใหศูนยโรคหายาก 7 แหง (ดังตารางท่ี 31) รวมกัน

พิจารณาศักยภาพและความพรอมของหนวยบริการอ่ืนๆตามเกณฑท่ีตกลงรวมกันโดยแบงพ้ืนท่ีรับผิดชอบตาม

เขตสุขภาพของสปสช. หากมีหนวยบริการที ่มีศักยภาพในการดูแลเพิ ่มเติม สามารถเสนอ สปสช. เพ่ือ

ดำเนินการพิจารณาข้ึนทะเบียนตอไป  
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ตารางท่ี 31 รายชื่อศูนยโรคหายาก และเขต สปสช. ท่ีรับผิดชอบ 

ศูนยโรคหายาก เขตสุขภาพ สปสช. ท่ีรับผิดชอบ 
รพ.ศิริราช เขต 3 กำแพงเพชร พิจิตร นครสวรรค ชัยนาท อุทัยธานี 

เขต 5 เพชรบุรี สมุทรสาคร สมุทรสงคราม ประจวบคีรขัีนธ สุพรรณบรุ ี
นครปฐม ราชบุร ีกาญจนบุรี 

สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติ เขต 12 สงขลา สตูล ตรัง พัทลุง ปตตานี ยะลา นราธิวาส 

รพ.รามาธิบดี เขต 9 ชัยภูมิ นครราชสีมา บุรีรัมย สุรินทร 
เขต 10 อุบลราชธานี ศรีสะเกษ มุกดาหาร อำนาจเจริญ 

รพ.พระมงกุฎเกลา เขต 2 พิษณุโลก เพชรบูรณ ตาก สุโขทัย อุตรดิตถ 
รพ.ธรรมศาสตร เขต 4 สระบุรี นนทบุรี ลพบุรี อางทอง นครนายก สิงหบุร ีปทุมธานี 

พระนครศรีอยุธยา 
เขต 11 นครศรีธรรมราช สุราษฎรธานี ภูเก็ต กระบี่ พังงา ระนอง ชุมพร 

รพ.จุฬาลงกรณ เขต 1 เชียงใหม เชียงราย แพร นาน พะเยา ลำปาง ลำพูน แมฮองสอน 
เขต 6 สระแกว ปราจีนบุร ีฉะเชิงเทรา สมุทรปราการ ชลบรุี จันทบุรี 
ระยอง ตราด 

รพ.ศรีนครินทร ขอนแกน เขต 7 กาฬสินธุ ขอนแกน มหาสารคาม รอยเอ็ด 
เขต 8 อุดรธานี สกลนคร นครพนม เลย หนองคาย หนองบัวลำภู บึงกาฬ 

หมายเหตุ โรงพยาบาลในเขตสุขภาพท่ี 13 กรุงเทพมหานคร สามารถเลือกปรึกษาโรคหายากศูนยใดก็ได 
ท่ีมา: (51, 60) 

การรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกบรรจุเปนสิทธิประโยชนในระบบหลักประกันสุขภาพแหงชาติแลว 

โดยคาใชจายท่ีสามารถเบิกไดจาก สปสช. ครอบคลุมคาบริการดูแลผูปวยโรคหายาก เหมาจาย โดยกลุมโรค A 

300,000 บาท และกลุมโรค B 50,000 บาท รวมทั้งคาพาหนะสงตอและสงกลับใหกับสถานพยาบาล โดยใน

การดำเนินงานที่ผานมาในปงบประมาณ 2563 พบวามีการเบิกจายคารักษาพยาบาลผูปวยจำนวน 14 ราย   

(59) หากคาดประมาณผูปวยปละ 70-117 คน อัตราการเขาถึงบริการอยูท่ีรอยละ 12-20 ตอปเทานั้น อนึ่ง

ผูปวยสิทธิอื่น ๆ ยังไมสามารถเบิกคารักษาได อุปสรรคอื่น ๆ ท่ีเกี่ยวของกับการรักษา คือ นมพิเศษและยาเม

ตาบอลิกบางรายการที่มีความจำเปนในการรักษายังไมมีจำหนายในประเทศไทย ที่ผานมาผูปวยไดรับบริจาค

นมพิเศษจากบริษัทเอกชนผูผลิตนม ทำใหบางชวงเวลามีปญหาขาดคราว และมีความไมแนนอนของการ

บริจาค ทั้งนี้ แพทยผูรักษากำลังผลักดันการขึ้นทะเบียนยาและนมเมตาบอลิกโดยหารือรวมกับสำนักงาน

คณะกรรมการอาหารและยาเพ่ือหาแนวทางการข้ึนทะเบียนยาและนมเมตาบอลิกดังกลาว 

3.6 การจัดบริการคัดกรองทารกแรกเกิด (Newborn screening) ในประเทศฟลิปปนส 
การทบทวนเกี ่ยวกับการใหบริการการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดในตางประเทศ พบวา มีหลาย

ประเทศที่ไดดำเนินการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดเพื ่อวินิจฉัยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก ตัวอยางการ

ดำเนินงานในประเทศประเทศฟลิปนส ซ่ึงถือเปนประเทศในแถบเอเชียตะวันออกเฉียงใตท่ีมีบริบทใกลเคียงกับ
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ประเทศไทย ประเทศประเทศฟลิปนสเริ ่มมีการดำเนินการเรื ่องการคัดกรองทารกแรกเกิด Newborn 

Screening (NBS) ในป 1996 (61) โดยมีการตรวจคัดกรองโรคเมตาบอล ิกทั ้งส ิ ้น 6 โรค ได แก โรค 

Congenital hypothyroidism (CH) โ ร คCongenital adrenal hyperplasia (CAH) โ ร ค  Galactosemia 

(GAL) โ รค  Phenylketonuria (PKU) โ รคHomocystinuria (HCY) และ  โ รค  Glucose-6-phosphate 

dehydrogenase (G6PD) deficiency (62) การท่ีฟลลิปปนสสามารถดำเนินการสำเร็จไดอาศัยการบูรณาการ

ของ 6 ระบบ (63)  ดังนี้ 

1. ระบบการใหการศึกษา (Education) คือการใหความรูกับบุคลากรทางการแพทย ผูปกครอง รวมไปถึง
ผูกำหนดนโยบายเก่ียวกับความสำคัญและแนวทางการคัดกรองทารกแรกเกิด 

2. ระบบการคัดกรอง (Screening) คือกระบวนการท้ังหมดท่ีเก่ียวของกับการคัดกรอง ตั้งแตระยะเวลาท่ี
เหมาะสมในการเก็บสิ่งสงตรวจ วิธีการเก็บสิ่งสงตรวจ การขนสง การตรวจทางหองปฏิบัติการ รวมไป
ถึงการรายงานผล 

3. ระบบติดตามและยืนยันผลกอนมีอาการ (Early Follow-up) คือการแจงเตือนเมื่อผลตรวจผิดปกติ 
และการติดตามและยืนยันผลการตรวจอยางทันทวงที 

4. ระบบการวินิจฉัย (Diagnosis) การวินิจฉัยโดยแพทยผูเชี่ยวชาญเฉพาะทาง 
5. ระบบการจัดการ (Management) การใหการรักษา คำปรึกษา การติดตามการรักษา 
6. ระบบการประเมินผล (Evaluation) การติดตามผลการดำเนินงานในระยะยาว การประเมินผลผลิต

และผลลัพธรวมท้ังทบทวนระบบบรกิาร  

เปาประสงคของการจัดระบบบริการ คือ เพื่อใหทารกทุกคนที่เกิดในประเทศฟลิปปนสไดรับการตรวจ

คัดกรองโรค ซึ่งในปจจุบันคาใชจายในการตรวจทั ้งหมด 1,145 บาท โดยคิดเปนคาตรวจดวยเทคโนโลยี 

MS/MS 750 บาท (อัตราแลกเปลี่ยน 1 PHP = 0.654 THB) ถูกเหมารวมอยูใน Newborn Care Package 

(NCP) โดยรัฐเปนผูออกใหเด็กทารกแรกเกิดทุกคนทั้งหมด (64) ตอมาประเทศฟลิปนสไดขยายนโยบายการ

ตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด เปนนโยบายการตรวจแบบเพิ ่มจำนวน Expanded Newborn Screening 

(ENBS) กลาวคือ การตรวจคัดกรองโดยขยายการตรวจในปจจุบันใหครอบคลุมท้ังสิ้น 29 โรค และเม่ือป 2019 

ไดมีการบรรจกุารตรวจคัดกรองแบบเพ่ิมจำนวนโรค ใหอยูใน Newborn Care Package of PhilHealth  

ตารางท่ี 32 โรคพันธุกรรมท่ีมีการตรวจในโปรแกรมการตรวจคัดกรองแบบเพ่ิมจำนวนโรค 

กลุมโรค โรค ช่ือยอของโรค 
Endocrine Disorder Congenital Hypothyroidism CH 

Congenital Adrenal Hyperplasia CAH 
Amino Acid Disorder Homocystinuria HCY 

Hypermethioninemia/Methionine Adenosine 
Transferase Deficiency 

MAT 

Maple Syrup Urine Disease MSUD 
Phenylketonuria PKU 
Tyrosinemia Type I 
Tyrosinemia Type II, III 

TYR 
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กลุมโรค โรค ช่ือยอของโรค 
Fatty Acid Disorder 
 

Carnitine Palmioyltransferase I Deficiency CPT1 
Carnitine Palmioyltransferase II Deficiency CPT2 
Carnitine Uptake Deficiency CUD 
Glutaric Acidemia Type II GA II 
Long Chain Hydroxyacyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

LCHAD 

Medium Chain-Acyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

MCAD 

Very Long Chain-Acyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

VLCAD 

Tri-functional Protein Deficiency TFP 
Organic Acid 3-Methylcrotnyl CoA Carboxylase Deficiency 3MCC 

Beta Ketothiolase Deficiency BKT 
Glutaric Acidemia Type I GA I 
Isovaleric Acidemia IVA 
Methylmalonic Acidemia MMA 
Multiple Carboxylase Deficiency MCD 
Propionic Acidemia PA 

Urea Cycle Defect Citrullinemia CIT 
Argininosuccinic Aciduria ASA 

Hemoglobinopathies Alpha Thalassemia Beta Thalassemia 
Hemoglobin C Hemoglobin D Hemoglobin E 
Sickle Cell Disease 

HgB 

Others 
  

Galactosemia GAL 
Glucose-6-Phosphate Dehydrogenase 
Deficiency 

G6PD Def 

Cystic Fibrosis CF 
Biotinidase Deficiency BTND 
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ตารางท่ี 33 โรคพันธุกรรมท่ีมีการตรวจในโปรแกรมการตรวจคัดกรองแบบเพ่ิมจำนวนโรค ดวยเทคโนโลยี 
MS/MS 

กลุมโรค โรค ช่ือยอของโรค 
Amino Acid Disorder Homocystinuria HCY 

Hypermethioninemia/Methionine Adenosine 
Transferase Deficiency 

MAT 

Maple Syrup Urine Disease MSUD 
Phenylketonuria PKU 
Tyrosinemia Type I 
Tyrosinemia Type II, III 

TYR 

Fatty Acid Disorder 
 

Carnitine Palmioyltransferase I Deficiency CPT1 
Carnitine Palmioyltransferase II Deficiency CPT2 
Carnitine Uptake Deficiency CUD 
Glutaric Acidemia Type II GA II 
Long Chain Hydroxyacyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

LCHAD 

Medium Chain-Acyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

MCAD 

Very Long Chain-Acyl-CoA Dehydrogenase 
Deficiency 

VLCAD 

Tri-functional Protein Deficiency TFP 
Organic Acid 3-Methylcrotnyl CoA Carboxylase Deficiency 3MCC 

Beta Ketothiolase Deficiency BKT 
Glutaric Acidemia Type I GA I 
Isovaleric Acidemia IVA 
Methylmalonic Acidemia MMA 
Multiple Carboxylase Deficiency MCD 
Propionic Acidemia PA 

Urea Cycle Defect Citrullinemia CIT 
Argininosuccinic Aciduria ASA 

3.6.1 บทบาทหนาท่ีของหนวยงานท่ีเกี่ยวของกับการจัดบริการคัดกรองทารกแรกเกิด 
การจัดบริการคัดกรองทารกแรกเกิดในประเทศฟลิปปนส ในระดับชาติมีการแตงตั้งคณะที่ปรึกษาดาน

การคัดกรองทารกแรกเกิดซึ่งมีบทบาทหนาที่ในการบูรณาการและเชื่อมประสานการทำงานของหนวยงานท่ี

เกี่ยวของ ทบทวนการจัดบริการคัดกรองทารกแรกเกิดทุกป ใหขอแนะนำเกี่ยวกับเงื่อนไขตางๆสำหรับการคัด

กรองทารกแรกเกิดและคาธรรมเนียมหรือคาบริการท่ี Newborn screening centers จะเรียกเก็บจากรัฐบาล 

ทบทวนรายงานดานการประกันคุณภาพของ Newborn screening centers ที่จัดทำขึ ้นโดย Newborn 
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Screening Reference center และใหขอเสนอแนะเกี่ยวกับมาตรการเพื่อควบคุมคุณภาพบริการ เปนตน 

ทั้งนี้ คณะที่ปรึกษาจะทำงานรวมกับกระทรวงสาธารณสุข (department of health: DOH) และสถาบัน

สุขภาพแหงชาติ (National Institutes of Health : NIH) โดยสามารถสรุปการดำเนินงานของแตละหนวยงาน 

ไดดังรูปท่ี 22 

 

รูปท่ี 22 ผังของหนวยงานท่ีมีสวนเก่ียวของกับการจัดบริการคัดกรองทารกแรกเกิดในประเทศฟลิปปนส 

Department of Health 

หนวยงานท่ีมีสวนเก่ียวของกับการจัดการบริการคัดกรองทารกแรกเกิด ดังนี้ 

1. หน  ว ย ง าน  Disease Prevention and control Bureau-Children’s Health Development 

(DPCB-CHDD) เปนหนวยงานที่ทำหนาที่ทบทวน/ปรับปรุงแนวปฏิบัติในการคัดกรองทารกแรกเกิดทุก 3 ป 

หรือเมื่อมีองคความรูใหม โดยทำงานในรูปแบบคณะทำงานดานวิชาการ (National Technical working 

group) ที่มีสวนรวมจากแพทยและนักวิทยาศาสตรที่เชี่ยวชาญและผูมีสวนไดสวนเสีย รวมทั้งตัวแทนจาก

สมาคมผูปวยโรคหายาก โดยเนนท่ีการตั้งเปาหมายการคัดกรองและวางแผนดานการคัดกรองอยางครบวงจร 

2. Health Facility Development Bureau (HFDB) เป นหนวยงานสวนกลางที ่สน ับสนุนการ

ตรวจสอบคุณสมบัติของสถาบันที่ตองการกอตั ้งเปนศูนยคัดกรองทารกแรกเกิด (Newborn Screening 

Center: NSC)  

3. Centers for Health Development มีทั้งหมด 17 แหงทั่วประเทศ เปนหนวยงานของกระทรวง

สาธารณสุขในระดับภูมิภาค ซึ่งดูแลและสนับสนุนการทำงานของ Newborn Screening Facilities ที่สังกัด

กระทรวงสาธารณสุข และ Newborn Screening Facilities ที่สังกัดองคกรปกครองสวนทองถิ่น รวมท้ัง

จัดสรรงบประมาณเพ่ือใชเปนคาใชจายท่ีจำเปนในการติดตามดูแลผูปวยเพ่ือใหเกิดความตอเนื่องในการรักษา 
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4. Health Facilities and Services Regulatory Bureau (HFSRB) ม ี หน  า ท ี ่ ร ั บ ร อ ง คุ ณ ภ า พ

สถานพยาบาลที่ขึ้นทะเบียนเปน Newborn Screening Facilities จากทุกสังกัด ใหเปนไปตามมาตรฐานท่ี 

DOH กำหนด ท้ังในดานของสูตินรีเวช (การคลอดบุตร) และการบริการดูแลทารกแรกเกิด 

5. Health Promotion and Communications Service (HPCS) เปนหนวยงานที ่ทำงานรวมกับ 

Newborn Screening Reference Center (NRSC) ในดานการสนับสนุนและเผยแพรขอมูลขาวสารการขยาย

หนวยบริการคัดกรองทารกแรกเกิดใหกับชุมชนท่ัวประเทศ 

Newborn Screening Reference Center  

หนวยงานภายใตสถาบันสุขภาพแหงชาติ (National Institutes of Health : NIH) มีหนาท่ีหลัก ดังนี้ 

1. กำหนดแนวทางในการขึ ้นทะเบ ียนหน วยงานเป น Newborn Screening Center, Newborn 
Screening Continuity Clinics, Center for Human Genetic Service (เครือขายผูเชี่ยวชาญดาน
พันธุศาสตร เชน geneticist กุมารแพทย แพทยทั่วไป พยาบาล นักโภชนาการ เภสัชกร นักให
คำปรึกษา นักจิตวิทยา เปนตน) หรือองคกรอื่นที่เกี่ยวของ และขอกำหนดดานการประกันคุณภาพ
หองปฏิบัติการ 

2. จัดทำแนวปฏิบัติดานการตรวจติดตาม 
3. ควบคุมดูแลคุณภาพของหองปฏิบัติการภายนอก 
4. ดูแลฐานขอมูลการการทดสอบทางหองปฏิบัติการ รวมท้ังทะเบียนผูไดรับบริการและผูปวย 
5. ดูแลเนื้อหาในสื่อการเรียนรูและสนับสนุนกิจกรรมการฝกอบรมดานการคัดกรองทารกแรกเกิด 
6. กำกับติดตามการดำเนินการคัดกรองทารกแรกเกิด โดยรวมมือกับ DOH 
7. ทำหนาท่ีเปนเลขาธิการคณะท่ีปรึกษาดานการคัดกรองทารกแรกเกิด 

Newborn Screening Facility (NSF) 

เปนหนวยงานที ่ใหขอมูลและความรู เรื ่องการคัดกรองทารกแรกเกิดแกผู ปกครองในชวงระหวาง

ตั้งครรภ, ดูแลการเก็บตัวอยางเลือดเพื่อสงตรวจ, สงสิ่งสงตรวจไปยังศูนยคัดกรองทารกแรกเกิด และมีหนาท่ี

ติดตามผูปกครองในกรณีที่ผลตรวจของทารกเปนบวก เพื่อชวยในการวางแผนดูแลทารก ซึ่งหนวย NSF นี้จะ

เปนโรงพยาบาล สถานทำคลอด หนวยบริการสาธารณสุขในชนบท รวมไปถึงคลินิกตางๆ  การคัดกรองจะใช

เลือดจากสนเทาของทารกหยดลงบนกระดาษ จากนั ้นทำการสงสิ ่งสงตรวจไปยัง Newborn Screening 

Center (NSC) ซึ่งการเก็บสิ่งสงตรวจนั้นแนะนำใหเก็บภายใน 48 ชั่วโมง แตไมเกิน 72 ชั่วโมง หลังจากทารก

คลอด โดยแพทย, พยาบาล, นักเทคนิกการแพทย หรือพยาบาลผดุงครรภท่ีผานการอบรม (64) หากทารกมีผล

ตรวจท่ีเปนปกติ (negative) จะถูกรายงานภายใน 7-14 วันทำการ (นับจากวันที่ไดรับสิ่งสงตรวจ) แตหาก

ทารกมีผลการตรวจคัดกรองผิดปกติ (positive) จะรายงานผลกลับไปยังสถานพยาบาลโดยดวน และจะตอง

ไดรับการตรวจยืนยันซ้ำกอนทำการรักษา (64)  

Newborn Screening Center (NSC)   

ศูนยคัดกรองทารกแรกเกิด จัดตั้งตามขอกำหนดของ The Republic Act No.9288 (The RA 9288) 

ซ่ึงมีเกณฑท้ังสิ้น 4 ขอ ดังนี้ 
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1. มีหองปฏิบัติการที่ผานการรับรองคุณภาพและมีการทดสอบทุกการทดสอบที่บรรจุในบริการคัดกรอง
ทารกแรกเกิด 

2. มีการตรวจติดตามในกรณีที่ผลตรวจของทารกเปน positive และในกรณีที่ตรวจพบวาทารกมีภาวะ
ผิดปกติทางพันธุกรรม 

3. บุคลากรตองผานการอบรมตามขอกำหนดของสถาบันสุขภาพแหงชาติ National Institutes of 
Health (NIH) 

4. ยอมรับใหมีการตรวจรับรองคุณภาพ (quality assurance) โดยหนวยงาน Newborn Screening 
Reference Center 

ศูนยคัดกรองทารกแรกเกิดที่ผานเกณฑจะไดรับการขึ้นทะเบียนโดยสถาบันสุขภาพแหงชาติ (National 

institute of Health : NIH) ประเทศฟลิปปนสมีศูนยคัดกรองทารกแรกเกิด ทั้งสิ ้น 7 แหง กระจายอยูท่ัว

ประเทศ ดังรูปท่ี 23 

 

รูปท่ี 23 การกระจายศูนยคัดกรองทารกแรกเกิด ในประเทศฟลิปปนส 

Newborn Screening Continuity Clinics (NBSCCs) 

เปนหนวยงานที่ทำงานภายใต Newborn Screening Reference Center และมีหนวยงาน Centers 

for Health Development (CHDs) ชวยในการติดตามผู ปวย Newborn Screening Continuity Clinics 

(NBSCCs) ถูกจัดตั้งขึ้นในโรงพยาบาลรัฐเพื่อเพิ่มประสิทธิภาพในการเขาถึงการดูแลผูปวยในระยะยาว จาก

ขอมูลจำนวน Newborn Screening Continuity Clinics ของประเทศฟลิปปนส ในเดือนตุลาคม ป 2020 

พบวามีการกอตั้งท้ังสิ้น 15 แหง ดังรูปท่ี 24 
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รูปท่ี 24 Newborn Screening Continuity Clinics ของประเทศฟลิปปนส 

จะเห็นไดวา บทบาทหนาที่หลักของ Newborn Screening Continuity Clinics คือ ชวยสนับสนุนให

เกิดการดูแลทารกที่ไดรับการยืนยันผลบวกในระยะยาว ทั้งในดานของการนัดติดตามการรักษา การควบคุม

มาตรฐานในการจัดเก็บยาและอาหารทางการแพทย รวมไปถึงการจัดใหมียาและอาหารทางการแพทยแก

ผูปวยอยางเพียงพอ โดยทำงานรวมกับ Center for Human Genetic Service (CHGS) นอกจากนี้ยังมีหนาท่ี

ใหขอมูลผลการติดตามการรักษาและเฝาระวังผูปวยแกหนวยงาน Newborn Screening Reference Center 

(NSRC) และ Department of health (DOH) เพ่ือใชในการพัฒนานโยบายตอไป 

สำหรับประเทศไทยผูเชี ่ยวชาญใหความเห็นวาการดำเนินการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพ่ิม

จำนวนโรคโดยการกระจายศูนยคัดกรองทารกแรกเกิดใหทั่วภูมิภาคยังไมสามารถดำเนินการไดในขณะนี้ 

เพราะการตรวจคัดกรองฯดวยเทคโนโลยี MS/MS ถือเปนเทคโนโลยีขั้นสูงท่ีจำเปนตองมีนักวิทยาศาสตรท่ีมี

ความชำนาญ เชี่ยวชาญและผานการฝกอบรมในการดูแลเครื่อง ในกรณีจะมีการใหบริการในอนาคตอันใกลนี้ 

การตรวจแบบรวมศูนยในกรุงเทพมหานครจะเปนวิธีการที่เปนไปไดมากที่สุด ซึ่งเปนวิธีการเดียวกันกับการ

ตรวจคัดกรองภาวะพรองไทรอยดฮอรโมนและโรค PKU ในทารกแรกเกิด ปจจุบันทำการตรวจแบบรวมศูนย

โดยกรมวิทยาศาตรการแพทย จากผลการทบทวนการใหบริการการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดในประเทศ

ฟลิปปนส พบวา บริบทดานภูมิศาสตรของประเทศฟลิปปนสเปนหมูเกาะ อาจทำใหการคมนาคมตองใชเวลา

มาก จึงมีการกระจายตัวของศูนยตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดเพื่อใหสามารถสงสิ่งตรวจไดรวดเร็วตามเวลาท่ี

กำหนด เมื่อพิจารณาบริบทประเทศไทยการคมนาคมขนสงมีความสะดวกมากกวาและไมมีขอจำกัดดาน

ภูมิศาสตรมาก การรวมศูนยตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดจึงเปนไปได แตตองพัฒนาระบบการสงสิ่งตรวจใหมี

ความรวดเร็วมากขึ้น โดยควรพัฒนาชองทางพิเศษสำหรับการสงสิ่งสงตรวจที่อาจจะตองรวดเร็วกวาระบบ

ไปรษณียดวนพิเศษ (EMS) ในปจจุบัน ดังนั้นหนวยงานท่ีเก่ียวของควรมีการหารือรวมกัน 

นอกจากนี้บทเรียนดานการอภิบาลระบบการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดของประเทศฟลิปปนสยัง

สามารถนำมาปรับใชในประเทศไทยไดเชนกัน กลาวคือ ประเทศฟลิปปนสมีการแตงตั้งคณะที่ปรึกษาดานการ
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คัดกรองทารกแรกเกิด ซึ่งมีบทบาทหนาที่สำคัญในการใหคำปรึกษาดานการคัดกรองทารกแรกเกิดอยางเปน

องครวม โดยไมไดจำเพาะท่ีการคัดกรองโรคหายากเพียงอยางเดียว ท้ังนี้ ในปจจุบันประเทศไทยยังไมมีคณะท่ี

ปรึกษาการคัดกรองทารกแรกเกิดแหงชาติ ซึ่งจะชวยใหคำปรึกษาและใหคำแนะนำเกี่ยวกับการบูรณาการ

ระบบการคัดกรองทารกแรกเกิด ฐานขอมูล การรับรองคุณภาพศูนยคัดกรองทารกแรกเกิด และการกำกับ

ติดตามการคัดกรองทารกแรกเกิดในภาพรวมของประเทศ 

ในการประชุมคณะทำงานพัฒนาระบบบริการดูแลรักษาโรคหายาก ครั้งที่ 2/2564 ผูมีสวนไดสวนเสีย

จากกรมวิทยาศาสตรการแพทยไดใหความเห็นวากรมวิทยาศาสตรการแพทยยังไมมีแผนที่จะดำเนินการตรวจ

คัดกรองในป 2565 นี้แตจะเริ่มดำเนินการในป 2566 ซ่ึงกระบวนการดำเนินงานในรายละเอียดตองมีการหารือ

ร  ว ม ก ั บ ค ณ ะ ก ร ร ม ก า ร อ น า ม ั ย แ ม  แ ล ะ เ ด ็ ก  ( MCH board) ก ร ม อ น า ม ั ย /ก ร ม ก า ร แ พ ท ย /

กรมวิทยาศาสตรการแพทย โดยการหาเจาภาพระดับกรมของกระทรวงสาธารณสุขใหเปนผูรับผิดชอบหลัก 

เนื่องจากจะเปนการคัดกรองทารกแรกเกิดระดับชาติ และตองมีการวางแผนและหารือประเด็นตางๆ เชน 

ระบบการขนสงสิ่งสงตรวจท้ังประเทศ ระบบสารสนเทศท่ีจะติดตามผลการตรวจคัดกรองแลวนำทารกท่ีผลเปน

บวกเขาสูกระบวนการวินิจฉัยและรักษา รวมท้ังการบูรณาการรวมกับระบบท่ีมีอยูเดิมของการตรวจภาวะพรอง

ไทรอยดฮอรโมน โดยทุกกรมที่เกี่ยวของตองคุยกันดานบทบาทหนาที่ของแตละหนวยงานและการขับเคลื่อน

งานใหครบทั้งระบบเพื่อใหทารกแรกเกิดทุกคนเขาถึงบริการไดและไดประโยชนจริง และหากในอนาคตมีการ

คัดกรองที่ครอบคลุมจะสามารถตอรองราคาคาตรวจคัดกรองได นอกจากนี้กรมวิทยาศาสตรการแพทยมีแผน

จะจัดทำแนวปฏิบัติการคัดกรองทารกแรกเกิดระดับชาติโดยการมีสวนรวมของผูมีสวนเกี่ยวของทุกฝายตั้งแต

โรงพยาบาลที่เจาะสนเทาเด็กไปจนศูนยโรคหายากที่ทำการรักษา และมีขอเสนอวาในอนาคตหนวยงานที่รับ

คัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกควรคัดกรองภาวะพรองไทรอยดฮอรโมนไปพรอมกัน เพื่อสะดวกตอการ

บริหารจัดการดานสิ่งสงตรวจ ทำใหโรงพยาบาลตนทางไมตองสงกระดาษกรอง 2 รอบ นอกจากนี้ผูเชี่ยวชาญ

ดานการคัดกรองทารกแรกเกิดใหขอเสนอแนะวาปจจุบันการคัดกรองทารกแรกเกิดยังมีอุปสรรคสำคัญ คือการ

ติดตามทารกที่มีผลผิดปกติเขารับการตรวจวินิจฉัยและรักษา ซึ่งทำไดราวรอยละ 50 จึงมีความจำเปนท่ี

หนวยงานภาครัฐควรสนับสนุนใหมีระบบและการติดตามผูมีผลปกติเขารับการตรวจยืนยัน รวมท้ังการขาดการ

ใหความรูผูปกครองหรือสาธารณะ (public eduation) เกี่ยวกับกลุมโรคนี้ จึงอาจทำใหประชาชนไมตระหนัก

หรือไมรูจักกลุมโรคนี้จึงไมไดใหความสำคัญในการนำเด็กเขาสูการรักษาใหเร็วท่ีสุด ดังนั้นองคประกอบท่ีสำคัญ

จึงควรมี การใหการศึกษา (Education) ท้ังผูปกครองและแพทย  การตรวจคัดกรอง (screening)  การติดตาม

ผูมีผลผิดปกติ (follow-up monitoring) การวินิจฉัย (Diagnosis) การรักษาและฟนฟูสุขภาพ (treatment 

and rehabilitation) นอกจากนี ้ควรม ีการจ ัดต ั ้ ง Task Force on National Newborn Screening โดย

รวมมือกับราชวิทยาลัยกุมารแพทย แหงประเทศไทย สมาคมตอมไรทอเด็ก/วัยรุน แหงประเทศไทย และ

หนวยงานภาครัฐ รวมท้ัง MCH board เพ่ือบูรณาการการดูแลการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด  และมีขอเสนอ

ให สปสช. ติดตามประเมินผลการคัดกรองทารกแรกเกิดเปนระยะ Periodic – Assessment เพื่อประเมิน

ความคืบหนา อุปสรรคขัดของ และผลลัพธอยางนอยปละ 1-2 ครั้ง 
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บทที่ 4 

สรุปและอภิปรายผลการศึกษา 

4.1 สรุปผลการศึกษาท่ีสำคัญ 
การประเมินความคุมคาของการตรวจคัดกรองผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยีแทน

เดม แมส สเปกโทรเมทรี (MS/MS) ครั้งนี้ ใชวิธีการประเมินตนทุน-อรรถประโยชน (cost-utility analysis) 
ดวยแบบจำลอง Decision tree analysis สำหรับจำลองสถานการณของการตรวจคัดกรองโรค และ
แบบจำลองมารคอฟ สำหรับจำลองสถานะสุขภาพของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก ที่สามารถตรวจคัด
กรองไดดวยเทคโนโลยี MS/MS จำนวน 41 โรค การศึกษานี้ พบวา การใหการคัดกรองแบบเพ่ิมจำนวนโรคใน
ทารกแรกเกิดทุกรายมีตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่มระหวาง 259,824  – 576,711 บาทตอปสุขภาวะ ขึ้นกับ
ตนทุนคาตรวจคัดกรองท่ีคณะผูวิจัยวิเคราะหที่ 150 350 และ 500 บาทและอุบัติการณของโรค IEM ท่ี 
1:8,400 1:5,000 และ 1:3,000 โดยหากตนทุนคาคัดกรองลดลงและ/หรืออุบัติการณของโรคเพิ่มขึ้นจะทำให
คา ICER มีแนวโนมลดลง แตทุกสถานการณที่กลาวมายังไมมีความคุมคาในบริบทประเทศไทย เมื่อเทียบกับ
เพดานความคุมคา ท่ี 160,000 บาทตอปสุขภาวะ  

4.2 อภิปรายผลการศึกษา 
การศึกษานี้ใหคาอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่มที่แตกตางจากการศึกษา ในป 2556 ของ ธิบูรณ

บุญ และคณะ ซึ่งทำการประเมินความคุมคาของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารเมโลกุล
เล็ก จำนวน 6 โรค คือ IVA MMA PA MSUD PKU และ MCD โดยพบวาการตรวจคัดกรองและรักษาโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็กมีคาอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิมเทากับ 1,043,331 บาทตอ 
1 ปสุขภาวะ การศึกษาของธิบูรณบุญและคณะ พบคา ICER สูงกวาการศึกษาปจจุบัน เนื่องจากการประเมิน
ความคุมคาในอดีตทำการประเมินเพียง 6 โรค ทำใหอาจไมไดพิจารณาผลลัพธที่จะเกิดขึ้นจากการคัดกรอง
ทั้งหมด อยางไรก็ตาม ขอยุติ (conclusion) ของการศึกษาทั้งสองไมแตกตางกัน คือ การคัดกรองแบบเพ่ิม
จำนวนโรคในทารกแรกเกิดทุกรายยังไมมีความคุมคาในบริบทประเทศไทย ที่มีเพดานความคุมคาที่ 160,000 
บาทตอปสุขภาวะ แตการศึกษาปจจุบันแสดงใหเห็นวาการคัดกรองมีแนวโนมคุมคาหากมีอุบัติการณที่ 1 ตอ 
3,000 ราย และหากพิจารณาท่ีตนทุนประสิทธิผลสวนเพ่ิมตอปชีวิต (life year saved) จะพบวามีคาใกลเคียง
กับหรือต่ำกวาเพดานความคุมคา ในดานของการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก การศึกษานี้มีขอคนพบและ
ขอสรุปที่สอดคลองกับการศึกษาของธิบูรณบุญ และคณะ ป 2556 กลาวคือ การรักษากอนมีอาการแสดงทาง
คลินิกมีความคุมคามากเม่ือเทียบกับการรักษาหลังมีอาการแสดงทางคลินิก 

การประเมินความคุมคาของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในประเทศไทยใหขอยุติท่ี
แตกตางกันกับการประเมินความคุมคาของการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกโดยเทคโนโลย ีMS/MS 
ในประเทศที ่ม ีรายไดส ูง (high-income country) ไดแก สหรัฐอเมริกา อังกฤษ ฟนแลนด แคนาดา 
ออสเตรเลีย ฝรั่งเศส เยอรมนี ฮองกง รวมถึงประเทศที่มีรายไดปานกลางถึงสูง (upper-middle-income 
country) อยางประเทศเลบานอน ซ่ึงการศึกษาดังกลาวพบวาการตรวจคัดกรองฯมีความคุมคา การศึกษาสวน
ใหญใชวิธีการประเมินแบบตนทุนผลได  (36, 38, 40, 41, 45, 46) และตนทุนอรรถประโยชน (34, 35, 37-
39) มีบางการศึกษาใชวิธีประเมินแบบตนทุนประสิทธิผล (42-44) การศึกษาสวนใหญใชมุมมองทางสังคม (36, 
37, 39, 40, 43, 45) มุมมองของรัฐบาลหรือผูใหบริการ (34, 35, 38, 41, 44, 46) และมุมมองของผูจายเงิน 
(42) ตัวเปรียบเทียบการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS สวนใหญคือไมมีการตรวจคัดกรอง (35, 39, 
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41, 44-46) และเปรียบเทียบกับการคัดกรองโรคเดียว ไดแก PKU (36, 38, 40, 43), MCAD (34), CAH (37) 
โดยความแตกตางระหวางผลการศึกษาสามารถอธิบายไดจากความแตกตาง ดังนี้ 

4.2.1 อุบัติการณของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก 
หนึ่งในคำอธิบายเกี่ยวกับขอสรุปที่แตกตางกันของการศึกษาปจจุบันและการศึกษาอื่นๆ คือ ความ

แตกตางกันดานอุบัติการณของโรค กลาวคือ ประเทศที่มีคาอุบัติการณของโรคสูงสงผลใหการตรวจกรองโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเทคโนโลยี MS/MS มีแนวโนมคุมคา โดยเฉพาะอยางยิ่งในกลุมโรคที่การรักษาให
ประสิทธิผลดี (49) จากขอมูลรายงานอุบัติการณของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในตางประเทศ พบวา ใน
สหรัฐอเมริกา พบอุบัติการณ 1 ตอ 4,352 ในประเทศแถบเอเชีย อาทิ ญี่ปุ น ไตหวัน จีน สิงคโปร และ
ฟลิปปนส พบอุบัติการณ 1 ตอ 8,986 (5) 1 ตอ 6,219 (6) 1 ตอ 3,795 (7) 1 ตอ 3,165 (8) 1 ตอ 4,832 (9)  
ตามลำดับ โดยในประเทศไทยยังไมมีการรายงานอุบัติการณของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก ขอมูลที่ใชใน
งานวิจัยจึงไดมาจากโครงการนำรองการตรวจกรองทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจำนวนโรค (expanded newborn 
screening) ของศูนยแหงความเปนเลิศดานโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกและตรวจกรองทารกแรกเกิด (Center 
of Excellence for Inherited Metabolic Diseases and Newborn Screening) คณะแพทยศาสตรศิริราช 
โรงพยาบาลศิริราช ดำเนินการตรวจคัดกรองทารกเฉพาะในเขตกรุงเทพมหานคร พบอุบัติการณของโรค 1 ตอ 
8,400 ซึ่งอาจเปนตัวเลขที่ต่ำกวาความเปนจริงเนื่องจากเปนอุบัติการณเฉพาะในกรุงเทพมหานครเทานั้น มี
สมมต ิฐานว าอ ุบ ัต ิการณของโรคพ ันธ ุกรรมเมตาบอล ิกในต างจ ังหว ัดโดยเฉพาะจ ังหว ัดในภาค
ตะวันออกเฉียงเหนือนาจะสูงกวาในเขตกรุงเทพมหานคร เนื่องจากอัตราการแตงงานในเครือญาติสูงกวาและ 
founder effect ในประชากร อยางไรก็ตาม คณะผูวิจัยไดวิเคราะหสถานการณท่ีคาอุบัติการณของโรคเปน 1 
ตอ 3,000 พบวามีอัตราสวนตนทุนประสิทธิผลสวนเพิ่ม 344,719 บาทตอปสุขภาวะ ซึ่งมีคามากกวาเพดาน
ความคุมคา 1 เทา 

4.2.2 เพดานความคุมคา  
การศึกษาความคุมคาสวนใหญที่พบมักดำเนินการในบริบทของประเทศที่มีรายไดสูง ซ่ึงกำหนดเพดาน

ความคุมคา (cost-effectiveness threshold) สูงกวาประเทศไทย เชน การศึกษาในสหราชอาณาจักรใช
เกณฑความคุมคาอยูที่ 20,000 – 30,000 ปอนด (หรือ 800,000 – 1,200,000 บาท) ตอปสุขภาวะ (34) 
การศึกษาในสหรัฐอเมริกามีเกณฑความคุมคาอยูที่ 50,000 ดอลลาร (1.6 ลานบาท) ตอปสุขภาวะ (32-33, 
36-37, 40) การศึกษาในเขต Ontario ประเทศแคนาดาใชเกณฑความคุมคาอยูที่ 100,000 ดอลลาร (3.2 
ลานบาท) ตอปสุขภาวะ (38) ทั้งนี้เกณฑความคุมคาเปนสิ่งหนึ่งท่ีแสดงถึงความสามารถดานการเงินการคลัง
ของรัฐในการลงทุนดานสุขภาพ การกำหนดเพดานความคุมคาจึงพิจารณาขอมูลและบริบทของประเทศนั้นๆ
เปนสำคัญ  

สำหรับประเทศไทยแมจะมีการเปลี่ยนแปลงเพดานความคุมคาจากเดิม 120,000 บาทตอปสุขภาวะเปน 
160,000 บาทตอปสุขภาวะในปจจุบันแลว แตเพดานความคุมคาดังกลาวอาจยังไมเหมาะสมสำหรับโรคหายาก 
เนื่องจากเปนโรคที่เกิดนอยมาก ประโยชนทางดานเศรษศาสตรที่จะเกิดขึ้นในระดับประชากรจึงนอยกวา
มาตรการดานสุขภาพสำหรับปญหาสุขภาพที่เกิดกับคนจำนวนมาก ดังนั้น โอกาสที่มาตรการสุขภาพสำหรับ
โรคหายากจะเกิดความคุมคาจึงมีนอย (55) การพิจารณาสิทธิประโยชนโดยใชเพดานความคุมคาเดียวกันกับ
โรคอื่นๆจึงอาจจะไมยุติธรรมสำหรับโรคหายาก ในป 2018 ISPOR Rare Disease Special Interest Group  
ไดตีพิมพบทความรายงานความทาทายของการประเมินความคุมคาซึ่งเก็บขอมูลจากการสัมภาษณเชิงลึก
นักวิชาการที่ทำงานในประเด็นโรคหายาก (65) โดยระบุวาหนึ่งในความทาทาย คือ การขาดแนวทางการ
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ประเมินความคุมคาที่เหมาะสมกับโรคหายากโดยเฉพาะ ซึ่งการประเมินความคุมคาโดยวิธีปกติมักดำเนินการ
ยากและมีความไมแนนอนของตัวแปรสูง ทั้งตัวแปรดานคลินิกและดานทรัพยากรและตนทุนการวินิจฉัยและ
รักษาเนื่องจากเก็บขอมูลจากผูปวยนอยราย หรือแมจะมีวิธีการประเมินท่ีแมนยำแตผลการประเมินความคุมคา
มักไดขอสรุปวามาตรการสุขภาพมีคา ICER สูงกวาเพดานความเต็มใจจาย ซึ่งไมคุมคา ดังนั้นหลายประเทศ 
เชน อังกฤษ สก็อตแลนด นอรเวย สโลวีเนีย โรมาเนีย แคนาดา เปนตน ไดกำหนดเพดานความคุมคาท่ี
มากกวาเพดานความคุมคาที่ใชในกระบวนการปกติ (56) อยางไรก็ตาม ประเทศไทยยังไมมีนโยบายที่ชัดเจน
เกี่ยวกับการจัดทำเพดานความคุมคาสำหรับโรคหายาก นอกจากนี้ยังมีประเด็นความทาทายในการเก็บขอมูล
ผลลัพธทางสุขภาพระยะยาวและขาดเครื่องมือท่ีเปนมาตรฐานและแมนยำสำหรับวัดคุณภาพชีวิตผูปวยโรคหา
ยาก (65) การศึกษานี้จึงมีขอเสนอแนะใหผูกำหนดนโยบายพิจารณาขอมูลหลายดานประกอบการตัดสินใจเชิง
นโยบาย หรือใชวิธี Multi Criteria Decision Analysis (65)  กลาวคือ เปนการพิจารณาขอมูลดานอื่นๆ
ประกอบกับขอมูลความคุมคา เชน ความรุนแรงของโรค ประสิทธิผลของมาตรการสุขภาพ เปนตน (55) 

สำหรับประเทศไทย ในปงบประมาณ 2564 สปสช. ไดกำหนดเกณฑพิจารณา/ตัดสินใจเพื ่อบรรจุ
มาตรการดานสุขภาพสำหรับโรคหายากเปนสิทธิประโยชนโดยใหพิจารณา 1. ความคุมคาทางเศรษศาสตร 
กรณีไมคุมคาใหพิจารณาเกณฑเพิ่มเติมตาม rule of rescue ซึ่งประกอบดวย ก) ไมมีทางเลือกอื่น ทั้งการ
รักษาโดยใชยาและไมใชยา ข) เปนยา/เทคโนโลยีที ่ใช ชวยรักษาชีวิต 2. ภาระงบประมาณของระบบ
หลักประกันสุขภาพแหงชาติ 3. มีแนวทางปฏิบัติ 4. ความพรอมและความเปนไปไดในการพัฒนาความพรอม
ของระบบบริการ 5. ขอพิจารณาเชิงจริยธรรม (59) การศึกษานี้จึงไดรวบรวมขอมูลท่ีใชในการตัดสินใจ ท้ังการ
ประเมินความคุมคาทางเศรษฐศาสตร การวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณ การวิเคราะหตนทุนความ
เจ็บปวย และความเปนไปไดของการตรวจคัดกรองดังแสดงในผลการศึกษา นอกจากนี ้การรักษาผู ปวย
พันธุกรรมเมตาบอลิกตั้งแตยังไมแสดงอาการทางคลินิกหรือแสดงอาการทางคลินิกไมมากยังชวยปองกันการ
เกิดภาวะแทรกซอนจนนำไปสูความพิการถาวรหรือเสียชีวิตกอนวัยอันควร ดังเชน ประเทศญี่ปุนเปรียบเทยีบ
อัตราการเสียชีวิตและพิการของผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกที่ไดรับการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลยี 
MS/MS กับผูปวยท่ีไมไดรับการตรวจคัดกรอง พบวาอัตราการเสียชีวิตและพิการลดลงจากรอยละ 73 เหลือ
รอยละ 15 (5) และมีการศึกษาในประเทศออสเตรเลียพบวาอัตราการเกิดความพิการของผูปวยโรคพันธุกรรม
เมตาบอลิกลดลงจากรอยละ 18.1 เหลือรอยละ 2.8 (48)  ดังนั้นการคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS จึงเปน
วิธีการท่ีเปนมาตรฐานสำหรับคนหาผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิดสารโมเลกุลเล็กที่ดำเนินการแลวใน
หลายประเทศท่ีมีรายไดสูง 

4.2.3 คาอรรถประโยชน 
การเก็บขอมูลคาอรรถประโยชนยังเปนประเด็นที ่มีความทาทายเปนอยางมาก จากการทบทวน

วรรณกรรม พบวา การประเมินความคุมคาของการศึกษาในตางประเทศ เชน ในรัฐเทกซัส ของสหรัฐอเมริกา 

ใชคาอรรถประโยชนจากการทบทวนวรรณกรรมท่ีใกลเคียงกับสภาวะสุขภาพและภาวะแทรกซอนท่ีเกิดในเด็ก

ที่ปวยเปนโรคหายาก โดยใชคาอรรถประโยชนของผูปวยที ่ไมมีภาวะแทรกซอนที่ 0.90 ซึ่งใกลเคียงกับ

การศึกษาปจจุบันท่ี 0.93 แตคาอรรถประโยชนของการเกิดภาวะแทรกซอนตางๆ การศึกษาในรัฐเท็กซัสจะใช

คาอรรถประโยชนที่สูงกวาการศึกษาปจจุบันมาก เชน เกิดโรคไตเรื้อรังอยูที่ 0.67 การเกิดโรคปญญาออน 

(mental retardation) ใชคาอรรถประโยชน 0.79 และผูปวยโรคตับแบบรุนแรง 0.20  เปนตน นอกจากนี้เม่ือ

พิจารณาคาอรรถประโยชนจากการศึกษาในประเทศฟนแลนด (37) พบวาคาอรรถประโยชนท่ีใชในแบบจำลอง

ในกรณีที่ไดรับการคัดกรองอยูที ่ 0.92 ซึ่งใกลเคียงกับการศึกษาของไทยที่ 0.93 หากมีภาวะแทรกซอนจน
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นำไปสูความพิการชนิดไมรุนแรง (mild handicap) ใชคาอรรถประโยชนท่ี 0.89 และหากมีภาวะแทรกซอน

จนนำไปสูความพิการชนิดรุนแรง (severe handicap) ใชคาอรรถประโยชนที่ 0.76 ซึ่งเปนคาอรรถประโยชน

ที่สูงกวาการเกิดภาวะแทรกซอนในประเทศไทยมากเชนกัน โดยการศึกษาที่ฟนแลนดนี้คณะผูวิจัยประมาณ

การคาอรรถประโยชนโดยใชเครื่องมือ 16D measure ซึ่งเปนเครื่องมือสำหรับวัดคุณภาพชีวิต (Health 

Related Quality of life) โดยผูตอบเอง โดยสวนใหญใชไดกับเด็กอายุ 12-15 ป จึงมีขอจำกัดในการนำมาใช

ในบริบทประเทศไทยทั้งในดานของภาษาของแบบสอบถาม การคิดคะแนนอรรถประโยชน และกลุมอายุที่จะ

ตอบแบบสอบถาม การศึกษาในสหรัฐอเมริกา ป 2019 (66) วัดคาอรรถประโยชนของผูปวยโรคหายาก ไดแก

โรค Krabbe disease, phenylketonuria และ Pompe disease โดยใชวิธี time-trade off นักวิจัยกำหนด

สถานการณใหผูตอบแบบสอบถามจำนวน 862 คน 3 สถานการณคือ 1. หากผูตอบเปนผูปวยผูใหญท่ีเปนโรค

หายากสามชนิด ดวยความรุนแรงแตกตางกัน (mild, moderate, severe) และชวงเวลาที่เริ่มมีอาการแสดง

ทางคลินิก (infancy, childhood and adulthood) ที่แตกตางกัน 2. หากผูตอบเปนผูปวยเด็กที่เปนโรคหา

ยากสามชนิด ดวยความรุนแรงแตกตางกัน (mild, moderate, severe) และชวงเวลาท่ีเริ่มมีอาการแสดงทาง

คลินิก (infancy, childhood and adulthood) ที่แตกตางกัน และ 3.หากผูตอบเปนผูปกครองของผูปวยท่ี

เปนโรคหายากสามชนิด ดวยความรุนแรงแตกตางกัน (mild, moderate, severe) และชวงเวลาท่ีเริ่มมีอาการ

แสดงทางคลินิก (infancy, childhood and adulthood) ท่ีแตกตางกัน ผลการศึกษาพบวาคาอรรถประโยชน

ท่ีไดจากการวิจัยดังกลาวสำหรับโรค PKU มีคาสูงกวาคาอรรถประโยชนท่ีใชในการศึกษานี้เชนเดียวกัน  

อยางไรก็ตาม การใชคาอรรถประโยชนจากการทบทวนวรรณกรรมตางประเทศยังมีขอจำกัด เนื่องจาก

บริบทและปจจัยทางสังคมของตางประเทศไมเหมือนกับประเทศไทย การปวยเปนโรคหายากในตางประเทศ

อาจสงผลกระทบตอคุณภาพชีวิตนอยกวาการปวยเปนโรคหายากในประเทศไทย สวนการประเมินคา

อรรถประโยชนดวยวิธีการประมาณการโดยแพทยผูเชี่ยวชาญ พบวา มีการดำเนินการในบางการศึกษา (67, 

68) การศึกษานี้ใชขอมูลคาอรรถประโยชนจากการเก็บขอมูลดวยเครื ่องมือ visual analog scale ใน

ผูปกครองของผูปวย (proxy) โดยสามารถเก็บขอมูลไดเฉพาะในกรณีที่ผู ปวยไมมีภาวะแทรกซอนเทานั้น 

เนื่องจากขอจำกัดดานเวลาและการระบาดของโรคติดเชื้อไวรัสโคโรนา 2019 ที่สงผลใหผูปวยไมไดมารับ

บริการที ่โรงพยาบาลในชวงที ่มีการเก็บขอมูล ดังนั ้น คณะผู ว ิจัยจึงใชคาอรรถประโยชนของผู ปวยที่มี

ภาวะแทรกซอนท่ีไดมาจากการศึกษาของธิบูรณบุญและคณะ ซ่ึงไดมาจากความเห็นของแพทยผูเชี่ยวชาญโดย

เปนตัวแทน (Proxy) ในการใหขอมูลดานคุณภาพชีวิตผูปวย โดยการประเมินคุณภาพชีวิตของผูปวยแบบเปน

ระบบ จากเครื่องมือการวัดคาอรรถประโยชนที่เปนมาตรฐานตามแนวทางประเมินเทคโนโลยีดานสุขภาพของ

ประเทศไทย (50) คือ EQ-5D และ Visual analog scale (VAS) เพื่อใหคาคุณภาพชีวิตของผูปวยที่ใชเปนตัว

แปรในการวิเคราะหความคุมคาเกิดความลำเอียงนอยท่ีสุดและทำใหผลการศึกษามีความนาเชื่อถือมากข้ึนได  

4.2.4 จุดแข็งของการศึกษา 
งานวิจ ัยช ิ ้นนี้ใช ว ิธีประเมินเทคโนโลยีด านส ุขภาพในหลายแงม ุม ไดแก การประเมินต นทุน

อรรถประโยชน การวิเคราะหผลกระทบดานงบประมาณ การศึกษาความเปนไปได และการประเมินตนทุน

ความเจ็บปวย ซึ ่งเปนการประเมินเทคโนโลยีดานสุขภาพ (Health technology assessment: HTA ท่ี

คอนขางครอบคลุม การพิจารณาขอมูลดานอื่นๆประกอบเปนประเด็นที่ควรใหความสำคัญในกรณีโรคหายาก
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เนื่องจากโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกเปนโรคที่พบนอย แตมีความรุนแรงมาก หากการเกิดภาวะแทรกซอนอาจ

นำไปสูความพิการถาวรหรือเสียชีวิตกอนวัยอันควรได  

4.2.5 ขอจำกัดการศึกษา  
1. โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจัดเปนโรคหายาก แมวาคณะผูวิจัยจะทำการเก็บรวบรวมขอมูลเวชระเบียน

จาก 3 โรงพยาบาล ไดแก โรงพยาบาลศิริราช โรงพยาบาลรามาธิบดี และสถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติฯ แลว 

พบวามีจำนวนผูปวยทั้งสิ้น 180 ราย ในจำนวนนี้เปนผูปวยที่ไดรับการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดเปนโรค

พันธุกรรมเมตาบอลิกจำนวน 22 ราย สงผลตอการวิเคราะห survival analysis และตนทุนการรักษา ขอจำกัด

ดานจำนวนกลุมตัวอยางทำใหบางสถานะสุขภาพไมพบเหตุกาณที่สนใจ เชน ไมสามารถวิเคราะหขอมูลของ

โรค Hyperornithinemia with gyrate atrophy, Tyrosinemia type 2 และ Homocystinuria คณะผูวิจัย

จึงทำการรวมผูปวยโรคนี้เขาในกลุมโรคที่ 1 เพื่อทำการวิเคราะหตามสถานะสุขภาพของผูปวยโดยการจำแนก

เปนกลุมโรคท่ีเกิดสภาวะแทรกซอนตอระบบประสาท 

2. ความแมนยำของการระบุระยะเวลาที่ผูปวยไดรับการวินิจฉัยโรคแทรกซอนตางๆ อาจเปนหนึ่งใน

ขอจำกัด เนื่องจากผูปวยบางรายอาจจะเกิดโรคแทรกซอนนั้นแตไมทราบวามีโรคแทรกซอนตั้งแตเมื ่อใด 

ขอมูลท่ีบันทึกในเวชระเบียนสามารถระบุวันท่ีแพทยพบวาผูปวยมีภาวะแทรกซอน แตอาจจะไมแมนยำวาการ

เกิดภาวะแทรกซอนเริ่มตนตั้งแตเม่ือไหร  

3. การคำนวณคาใชจายทางตรงทางการแพทยจากการรับการรักษาที่ รพ. ในภูมิลำเนา ไดมาจากการ

วิเคราะหฐานขอมูล e-claim โดยคนหาผูปวยจากรหัส ICD10 แลวคนหาวาผูปวยไปรับบริการที่รพ. ที่ไมใช

ศูนยโรคหายากแลวมีการขอเบิกคารักษาเทาไหร วิธีการนี้มีขอจำกัด คือ ผูเชี่ยวชาญใหความเห็นวาการลง

รหัส ICD10 ในปจจุบันยังไมถูกตองและครอบคลุมมากนัก แตเปนวิธีท่ีเปนไปไดมากท่ีสุดในเวลาท่ีจำกัด  

4. เนื่องจากจำนวนผูปวยท่ีไดรับการคัดกรองมีจำกัด จึงไมสามารถวิเคราะหความแตกตางของผลลัพธ

ทางสุขภาพระหวางผูปวยที่ไดรับการคัดกรองและไมไดรับการคัดกรอง เชน โอกาสการเกิดภาวะแทรกซอน 

(complications) หรือการเสียชีวิต 

5. การประเมินความคุมคาทางเศรษฐศาสตรในครั้งนี้ยังไมไดรวมเรื่องของประโยชนที่ไดจากการพบ

ผูปวย แลวดำเนินการตรวจกลุมเสี่ยงสูง คือ พอและแม พ่ีหรือนอง หรือญาติท่ีจะมีโอกาสมีลูก ซ่ึงโรคหายาก

สวนใหญเปนโรคทางพันธุกรรม หากทำการประเมินความคุมคาทางเศรษฐศาสตรของโรคหายากควรพิจารณา

ถึงผลประโยชนในการปองกันกลุมเสี่ยงสูงดวย ซ่ึงมีแนวโนมวาจะทำใหการตรวจคัดกรองมีความคุมคามากข้ึน 

6.การวิเคราะหตนทุนความเจ็บปวย เริ่มตนคิด mortality cost ตั้งแตผูปวยอายุ 15 ป จนหมดอายุขัย 

(100 ป) อาจจะไดผลที่ไมสะทอนความจริง เพราะอาจมีประชากรบางสวนที่ไมไดเริ่มตนทำงานที่อายุ 15 ป 

แตเริ่มท่ีอายุ 22 ป (หลังจบการศึกษาปริญญาตรี) และหยุดทำงานหลังเกษียณอายุราชการ  
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4.3 ขอเสนอแนะเชิงนโยบาย 
1. สปสช. ควรพิจารณาบรรจุการตรวจคัดกรองผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกแบบเพิ่มจำนวนโรค 

(expanded newborn screening) ดวยเทคโนโลยีแทนเดม แมส สเปกโทรเมทรี (MS/MS) เป นส ิทธิ

ประโยชนภายใตหลักประกันสุขภาพแหงชาติ  

เนื่องจากเปนวิธีการเดียวในปจจุบันท่ีมีความแมนยำในการระบุตัวผูปวยและใหการรักษากอนมีอาการ

แสดงทางคลินิกซึ่งทำใหผลลัพธการรักษาดีและปองกันการเกิดภาวะแทรกซอนท่ีนำไปสูความพิการถาวรได 

โดยจากผลการวิเคราะหความคุมคาทางเศรษฐศาสตรพบวาการรักษาโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกกอนมีอาการ

แสดงทางคลินิกมีความคุมคาเมื่อเทียบกับการรักษาเมื่อมีอาการแลว นอกจากนี้ โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกยัง

เปนโรคที ่กอใหเกิดความสูญเสียทางดานเศรษฐกิจตอผู ปวยและญาติเปนจำนวนมาก และจัดเปนโรค 

catastrophic illness ที่ตองใชคาใชจายสูงในการดูแลรักษาจนทำใหครอบครัวประสบภาวะลมละลายได 

ประกอบกับการรกัษาเปนสิทธิประโยชนในระบบหลักประกันสุขภาพแหงชาติแลวแตการคนหาผูปวยมารับการ

รักษายังเปนอุปสรรคสำคัญท่ีทำใหผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกยังไมเขาถึงบริการ 

2. เสนอ สปสช. ใหดำเนินการดังนี้ 

2.1 พิจารณาตอรองราคา (Unit cost screening) ที่รัฐบาลสามารถจายไดโดยการมีสวนรวมของหนวยงาน
ภาครัฐท่ีรับผิดชอบและผูใหบริการ  

2.2 เก็บขอมูลการรับบริการตรวจคัดกรอง อุบัติการณของโรค การติดตามเพ่ือมารับการวินิจฉัย รวมท้ังปญหา
อุปสรรคสำหรับพัฒนาและขยายการดำเนินการในระยะตอไป  

2.3 มอบหมายคณะทำงานพัฒนาระบบบริการและประเภทและขอบเขตบริการสาธารณสุขในการดูแลรักษา
โรคหายากในระบบหลักประกันสุขภาพแหงชาติ จัดทำแผนดำเนินการเพื่อใหเกิดการเขาถึงบริการอยาง
ทั่วถึงโดยเร็วที่สุด รวมทั้งจัดทำแนวทางการขึ้นทะเบียนศูนยตรวจคัดกรองโรคหายาก แนวทางการ
จัดบริการคัดกรอง และระบบขอมูล (software) และเพ่ิมผูแทนจากกระทรวงพัฒนาสังคมและความม่ันคง
ของมนุษย ประเทศไทย (พม.) รวมเปนคณะทำงาน 

2.4 ประสานสำนักงานคณะกรรมการอาหารและยาเพื่อเรงรัดการขึ้นทะเบียนยาและนมเมตาบอลิกเพื่อการ
รักษาโรค IEM ทางการจัดบริการคัดกรองฯ และระบบขอมูล (software) รวมทั้งแผนและกรอบเวลา
สำหรับการดำเนินการท้ังประเทศ 

3. หนวยงานท่ีเก่ียวของควรหารือและจัดทำระบบการสงสิ่งสงตรวจท่ีมีประสิทธิภาพ โดยสามารถสงสิ่งตรวจ

ถึงศูนยปฏิบัติการตรวจคัดกรองดวยเทคโนโลยี MS/MS ภายใน 24 ชั่วโมง 

4. ควรมีการจัดตั้งคณะท่ีปรึกษาดานการคัดกรองทารกแรกเกิดแหงชาติเพ่ือใหคำปรึกษาและใหคำแนะนำ

เก่ียวกับการบูรณาการระบบการคัดกรองทารกแรกเกิดของประเทศไทย ฐานขอมูล การรับรองคุณภาพศูนยคัด

กรองทารกแรกเกิด และการกำกับติดตามการคัดกรองทารกแรกเกิดในภาพรวมของประเทศ 
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ภาคผนวก ก. รายงานการประชุมผูมีสวนไดสวนเสยีเพ่ือใหขอคิดเห็นตอผลการศึกษาเบื้องตน 

สรุปประชุมเพ่ือใหขอคิดเห็นตอผลการศึกษาเบ้ืองตนโครงการวิจัยเรื่อง 
“การประเมินความคุมคาและความเปนไปไดของการตรวจคัดกรองผูปวยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวย 

เครื่องแทนเดม แมส สเปกโทรเมทรี”  
วันพุธท่ี 17 มีนาคม 2564 เวลา 13.30-16.00 น. 

หองประชุมสานใจ 1/2 ชั้น 6 อาคารสุขภาพแหงชาติ กระทรวงสาธารณสุข ถ.ติวานนท อ.เมือง จ.นนทบุรี 
Zoom Meeting: https://zoom.us/j/96752084704 

Meeting ID: 967 5208 4704 

************** 
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8.  รศ. พญ.กิติวรรณ โรจนเนืองนิตย คณะแพทยศาสตร มหาวิทยาลัยธรรมศาสตร 

9.  นางนริศา มัณฑางกูร สำนักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติ 

10.  นางสาวบุศราภรณ เพชรรุง สถาบันวิจัยระบบสาธารณสุข 

11.  ดร. นพ.ปณต ประพันธศิลป  บริษัท ม้ีด จอหนสัน นิวทริชัน (ประเทศไทย) จำกัด 

12.  คุณจันทรเพ็ญ ชัยวงศขจร  บริษัท สิทธิพร แอสโซซิเอส จำกัด (Sithiporn 
Associates) 

13.  คุณวิลาวัลย วาสนาภักด ี บริษัท เพอรกิน เอลเมอร จำกัด (PerkinElmer) 

14.  คุณรุงโรจน สุขใจ  ผูดูแลผูปวย 

15.  คุณเขมรัฐ ฐิตยางกูร ผูดูแลผูปวย 

16.  คุณธรรมศักดิ์ แสงจันทร ผูดูแลผูปวย 

17.  คุณศิริกัลยา ทิพยประเสริฐ คณะแพทยศาสตรศิริราชพยาบาล 
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18.  คุณฤทธิชัย ศรีวิจารณ  บริษัท เอ็มพี กรุป จำกัด 

19.  คุณพรสวรรค เพ่ิมเติมสิน  บริษัท ม้ีด จอหนสัน นิวทริชัน (ประเทศไทย) จำกัด 

20.  คุณสริดา กลิ่นเกษร  บริษัท Waters  

21.  คุณณิชชา ขุนอินทร  คณะแพทยศาสตร โรงพยาบาลรามาธิบดี  

22.  ดร.ภญ.พัทธรา ลีฬหวรงค โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 

23.  ดร.รุงนภา คำผาง โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 

24.  นางสาวภคนันท อังกาบ โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 

25.  นางสาววิไลลักษณ แสงศรี โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ  

26.  นายสรายุทธ ขันธะ โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 
 

ผูเขารวมประชุมผาน Zoom  

1. รศ. นพ.เชิดชัย นพมณีจำรัสเลิศ โรงพยาบาลศิริราช 
2. พญ.จุฬาลักษณ คุปตานนท  สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติมหาราชิน ี
3. ศ. ดร. พญ.กัญญา ศุภปติพร คณะแพทยศาสตร จุฬาลงกรณมหาวิทยาลัย 
4. นพ.วุทธิชาติ กมลวิศิษฏ คณะแพทยศาสตร จุฬาลงกรณมหาวิทยาลัย 
5. ผศ. นพ.กุณฑล วิชาจารย คณะแพทยศาสตร มหาวิทยาลัยขอนแกน 
6. คุณหรรษา ไทยศรี ศูนยปฏิบัติการการตรวจคัดกรองสุขภาพทารกแรกเกิด 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย 
7. ดร.ภาวิณี อินนาค สถาบันชีววิทยาศาสตรทางการแพทย 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย 
8. นางสาวเอ้ือมพร นวนใหม สถาบันชีววิทยาศาสตรทางการแพทย 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย 
9. นางสาวมะลิวัลย นุมนวล สถาบันชีววิทยาศาสตรทางการแพทย 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย 
10. นางสาวสุภัทรา อุตระวณิชย  สถาบันชีววิทยาศาสตรทางการแพทย 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย 
11. นางสาวเปยมนุกูล กระเสาร สถาบันชีววิทยาศาสตรทางการแพทย 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย 
12. นางสาวสุภาภรณ ดุพงศ  สถาบันชีววิทยาศาสตรทางการแพทย 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย 
13. นางสาวสุภาพร นามมูลนอย สถาบันชีววิทยาศาสตรทางการแพทย 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย 
14. นางสาวเพียงกมล เทียมศิริ  สถาบันชีววิทยาศาสตรทางการแพทย 

กรมวิทยาศาสตรการแพทย 
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15. นางสาวจิรารัตน ราเริง สถาบันชีววิทยาศาสตรทางการแพทย 
กรมวิทยาศาสตรการแพทย 

16. ดร. สิรินาฏ นภิาพร สำนักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาต ิ
17. นางสาวฐิติมา พ่ึมกุล สำนักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาต ิ
18. ภญ.วรรณนิษา เถียรทวี  กองยา สำนักงานคณะกรรมการอาหารและยา 
19. ภก.ปวรุตม วงศมโนวิสุทธิ ์ กองยา สำนักงานคณะกรรมการอาหารและยา 
20. ภญ.เนตรนภิส สชุนวนิช โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 
21. ดร. ภญ.ศรีเพ็ญ ตันติเวสส โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 
22. นายดนัย ชินคำ โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 
23. นางสาวชนิดา เอกอัครรุงโรจน โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 
24. นศภ.กาญจนหทัย สมใจ คณะเภสัชศาสตร มหาวิทยาลัยเชียงใหม 
25. นางสาวภาสิณี ศรีสุข โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 
26. นางสาวอารยา ญาณพิบูลย  โครงการประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ 

 

ผูท่ีไมเขารวมประชุม 

1 พญ.ปองหทัย บุญสิมมา คณะแพทยศาสตร จุฬาลงกรณมหาวิทยาลัย  
2 รศ. นพ.ธันยชัย สรุะ คณะแพทยศาสตร โรงพยาบาลรามาธิบด ี
3 พ.อ. นพ.บุญชัย บุญวัฒน โรงพยาบาลพระมงกุฎเกลา 

 

เริ่มประชุมเวลา 13.30 น.  

 นพ.สุวิทย วิบุลผลประเสริฐ ประธานการประชุมกลาวเปดประชุมและชี้แจงวัตถุประสงคการประชุม 

คือ เพ่ือขอขอคิดเห็นจากผูมีสวนไดสวนเสียและผูเชี่ยวชาญตอผลการศึกษาเบื้องตนของการประเมินความคุมคา

และความเปนไปไดของการตรวจคัดกรองผู ป วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกดวยเครื ่อง Tandem Mass 

Spectrometry หรือ TMS จากนั้น ศ.เกียรติคุณ พญ.พรสวรรค วสันต ไดนำเสนอที่มาของการคัดกรองทารก

แรกเกิดแบบเพิ่มจำนวนโรค (expanded newborn screening) โดยใชเครื่อง TMS ตอจากนั้น รศ. นพ.นิธิ

วัชร วัฒนวิจารณ ไดนำเสนอประสบการณการดำเนินโครงการนำรองการคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพ่ิมจำนวน

โรค ซ่ึงเปนความรวมมือระหวางคณะแพทยศาสตร ศิริราชพยาบาล และสำนักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติ 

(สปสช.) กรุงเทพมหานคร จากนั้น ดร.รุงนภา คำผาง นำเสนอผลการศึกษาเบื้องตนตามเอกสารแนบท่ี 3 โดย

แบงออกเปน 3 สวน ไดแก การประเมินความคุมคาฯ การประเมินความเปนไปได และรางขอเสนอแนะเชิง

นโยบาย ท้ังนี้ ท่ีประชุมไดขอใหผูดูแลผูปวยไดเลาถึงประสบการณการดูแลบุตรหลานท่ีปวยเปนโรคพันธุกรรมเม

ตาบอลิก  

ท่ีประชุมอภิปราย ใหขอมูลและขอเสนอแนะเพ่ิมเติม สรุปไดดังนี้  

1) ขอคิดเห็นตอตัวแปรตนทุน (costs) 
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9. เนื่องจากคณะผูวิจัยรวมเฉพาะตนทุนการสูญเสียผลิตภาพ (productivity cost) ของผูดูแลผูปวย ในกรณี
ที่มีการลาออกจากงานเทานั้น ซึ่งอาจต่ำกวาตนทุนที่เกิดขึ้นจริง เพราะแมผูดูแลไมไดลาออกจากงาน แต
ยังตองสูญเสียเวลาเพ่ือดูแลผูปวย และสูญเสียเวลาเพ่ือพาผูปวยไปรับการวินิจฉัยและรักษา ในการนี้ นพ.
เชิดชัย นพมณีจำรัสเลิศ จึงเสนอใหคณะผูวิจัยประเมินคาตนทุนการเสียเวลาของผูดูแลผูปวยในชวงเวลา
ตางๆ ดังนี้ 1) การพาผูปวยไปพบแพทยทั้งแบบผูปวยนอกและผูปวยในที่โรงพยาบาลตนทาง กอนไดรับ
การวินิจฉัยที่ศูนยโรคหายากในโรงพยาบาลทั้ง 7 แหง อันไดแก รพ.จุฬาลงกรณ สภากาชาดไทย รพ.ศิริ
ราช รพ.รามาธิบดี สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติมหาราชินี รพ.พระมงกุฎเกลา รพ.ธรรมศาสตรเฉลิมพระ
เกียรติ และ รพ.ศรีนครินทร 2) การพาผูปวยไปพบแพทยเพื่อติดตามอาการที่โรงพยาบาลตางๆ และ 3) 
การดูแลผูปวยในชีวิตประจำวัน ในการนี้ ศ. พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล เสนอใหคณะผูวิจัยรวมตนทุน
ทางตรงที่ไมเกี ่ยวกับการแพทย (direct non-medical costs) ตนทุนทางตรงดานการแพทย (direct 
medical costs) และตนทุนทางออม (indirect cost) ที่เกิดขึ้นกับผูปวยและผูดูแลกอนมารับบริการท่ี
ศูนยโรคหายากดวย ทั้งนี ้ ดร.รุ งนภา คำผาง ไดชี ้แจงเพิ่มเติมวา คณะผูวิจัยไดขออนุเคราะหขอมูล
คาใชจายของผูปวยในชวงเวลากอนที่จะมารับการรักษาท่ีศูนยโรคหายากจาก สปสช. แลว แตยังไมไดรับ
ขอมูลดังกลาว เพื่ออำนวยความสะดวกในการดึงขอมูลคาใชจายดังกลาวคณะผูวิจัยใครขอความกรุณาให
อาจารยแพทยประจำศูนยโรคหายากในโรงพยาบาลตางๆ สงเลขประจำตัวประชาชนของผูปวยในความ
ดูแลของตนใหเจาหนาท่ีของ สปสช. เพ่ือดึงขอมูลคาใชจายของผูปวยรายบุคคล และหากคณะผูวิจัยไดรับ
ขอมูลดังกลาวแลวจะนำมาวิเคราะหในแบบจำลองเพ่ิมเติม  

10. ศ. พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล แจงเพ่ิมเติมวานอกจากการดึงขอมูลจากฐานขอมูลการเบิก-จายของ สปสช. 
แลว นักวิจัยอาจใชวิธีการสัมภาษณผูดูแลผูปวยรายใหมที่เพิ่งไดรับการวินิจฉัยโรค เพื่อปองกันการเกิด 
recall bias และเพื่อใหทราบตนทุนทางตรงที่ไมเกี่ยวกับการแพทยของผูปวยกอนมารับบริการที่ศูนยโรค
หายาก ทั้งนี้ ขอความรวมมือจากแพทยที่เกี่ยวของทุกทานในการระบุตัวผูปวยและผูดูแลที่จะใหการ
สัมภาษณแกคณะผูวิจัยดวย  

11. นพ.เช ิดชัย นพมณีจำรัสเล ิศ เสนอใหคณะผู ว ิจ ัยทำการว ิเคราะหความไวแบบกำหนดตัวแปร  
(deterministic sensitivity analysis) โดยเปนการวิเคราะหการเปลี่ยนแปลงของผลการศึกษาที่เกิดจาก
ตัวแปร เชน ความชุกและอุบัติการณของโรค ตนทุนทางตรงดานการแพทย และตนทุนทางตรงที่ไม
เกี่ยวกับการแพทย เปนตน ในการนี้ ดร.รุงนภา คำผาง แจงวาจะคณะผูวิจัยรับทราบขอเสนอแนะและจะ
ทำการวิเคราะหความไวตามขอเสนอแนะดังกลาว  

12. ขอคิดเห็นตอตัวแปรอุบัติการณของโรค (incidence)  

ผศ. พญ.อัจฉรา เสถียรกิจการชัย ใหขอคิดเห็นตอตัวแปรอุบัติการณของโรควา จากขอมูลที่คณะผูวิจัย

ทบทวนมาในเบื้องตน จะเห็นวาในประเทศท่ีมีเชื้อชาติใกลเคียงกับประชากรไทย เชน จีน ไตหวัน และสิงคโปร มี

อุบัติการณของโรคกลุมนี้อยูท่ีประมาณ 1:3000 จนถึง 1:6000 มีเพียงญี่ปุนท่ีมีตัวเลขอุบัติการณของโรคแตกตาง

จากประเทศอื่นๆ ในแถบนี้ คืออยูที่ 1:8900 อยางไรก็ตาม จีน ไตหวัน และสิงคโปร ดำเนินการคัดกรองโรค

พันธุกรรมเม-ตาบอลิกเพียง 20 กวาชนิด ทำใหมีอุบัติการณของโรคต่ำ ในขณะท่ีประเทศไทยมีการตรวจคัดกรอง

โรคกลุมนี้กวา 40 ชนิด แตกลับพบวามีอุบัติการณของโรคอยูที่ประมาณ 1:8400 ซึ่งต่ำกวาตัวเลขอุบัติการณใน

ประเทศอ่ืนท่ีคัดกรองโรคกลุมนี้เพียง 20 ชนิด และตัวเลขอุบัติการณนี้อาจสงผลตออัตราสวนตนทุนประสิทธิผลส

วนเพิ ่ม (incremental cost-effectiveness ratio: ICER) และโอกาสที ่การตรวจคัดกรองจะคุ มคาในบริบท
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ประเทศไทย จึงเสนอใหคณะผูวิจัยใชคาตัวแปรอุบัติการณตั้งแต 1:3000 จนถึง 1:6000 ในแบบจำลองดวย ใน

การนี้ ดร.รุงนภา คำผาง แจงวารับทราบขอเสนอแนะและจะทดลองวิเคราะหขอมูลโดยใชคาตัวแปรอุบัติการณท่ี

เปลี่ยนแปลงไป 

13. ขอคิดเห็นตอเกณฑความคุมคา (cost-effectiveness threshold)  

ผศ. พญ.อัจฉรา เสถียรกิจการชัย ไดเสนอขอคิดเห็นเรื่องการใชเกณฑความคุมคาท่ี 160,000 บาทตอ 1 

ปสุขภาวะ ที่ประเทศไทยเริ่มใชเมื่อประมาณ 10 ปที่แลว และหลังจากนั้นก็ไมไดมีการเปลี่ยนแปลงเกณฑความ

คุมคาอีก และสอบถามที่ประชุมวา เหตุใดจึงยังไมมีการเปลี่ยนแปลงเกณฑความคุมคาดังกลาว ทั้งที่ในแตละปมี

อัตราเงินเฟอที่แตกตางกัน และเหตุใดจึงใชเกณฑความคุมคาที่ 160,000 บาท ในการพิจารณาความคุมคาของ

การตรวจคัดกรองโรคหายาก ในการนี้ ดร. ภญ.พัทธรา ลีฬหวรงค ไดชี้แจงวา เกณฑความคุมคาท่ี 160,000 บาท 

ไดมาจากการสำรวจความเต็มใจจาย (willingness-to-pay) ตอหนึ่งปสุขภาวะในประชากรไทย ซึ่งความเต็มใจ

จายก็ขึ้นอยูกับความสามารถในการจาย เพราะฉะนั้นตัวเลขดังกลาวจึงไมไดขึ้นอยูกับอัตราเงินเฟอ และหาก

จะตองดำเนินการสำรวจใหมในปที่เกิดการแพรระบาดของโรคโควิด-19 ก็มีความเปนไปไดวาตัวเลขดังกลาวอาจ

ต่ำกวา 160,000 บาท จากนั้น รศ. นพ.นิธิวัชร วัฒนวิจารณ ไดสอบถามท่ีประชุมเพ่ิมเติมวา เปนไปไดหรือไมท่ีจะ

ใช Rule of Rescue (ROR) ที่ใชประกอบการพิจารณาคัดเลือกเทคโนโลยีดานสุขภาพที่เกี่ยวกับโรคหายากมาใช

ในการพิจารณาครั้งนี้ดวย  

นพ.สุวิทย วิบุลผลประเสริฐ ไดชี้แจงเพิ่มเติมวาในการพิจารณาคัดเลือกยาเขาสูบัญชียาหลักแหงชาติ 

และการคัดเลือกเทคโนโลยีดานสุขภาพ เพื่อบรรจุในชุดสิทธิประโยชนภายใตหลักประกันสุขภาพแหงชาตินั้น 

ความคุมคาของเทคโนโลยีดานสุขภาพเปนเพียงหนึ่งในประเด็นที่ผูกำหนดนโยบายพิจารณา ในอดีตเคยมีการ

ตัดสินใจไมบรรจุเทคโนโลยีดานสุขภาพเขาสูชุดสิทธิประโยชนฯ เนื่องดวยเหตุผลดานจริยธรรมและความเสมอ

ภาค แมวาเทคโนโลยีนั้นจะมีความคุมคาในบริบทประเทศไทยก็ตาม เพราะฉะนั้นขอใหผูเขารวมประชุมทุกทาน

วางใจไดวาผูกำหนดนโยบายจะพิจารณาเทคโนโลยีหนึ่งๆ ในหลายมิติ และไมไดตัดสินใจบนพ้ืนฐานความคุมคา

เพียงอยางเดียว  

14. ขอคิดเห็นตอผลการศึกษาความเปนไปไดในการตรวจคัดกรองฯ  

ศ.เกียรติคุณ พญ.พรสวรรค วสันตไดสอบถามถึงความเปนไปไดของการจัดซื้อเครื่อง TMS จำนวน 8-

10 เครื่อง ภายในป 2565 โดยกรมวิทยาศาสตรการแพทย กระทรวงสาธารณสุข เพราะเครื่อง TMS 1 เครื่อง มี

ราคาประมาณ 12 ลานบาท และหากซื้อจำนวน 10 เครื่อง จะคิดเปนเงินประมาณ 120 ลานบาท และตองมี

บุคลากรท่ีมีความชำนาญ ผานการฝกอบรมจนสามารถดำเนินการได ซ่ึง พญ.จุฬาลักษณ คุปตานนท ไดแจงใหท่ี

ประชุมทราบผานทาง Zoom chat วา จากการเขารวมการประชุมคณะทำงานพัฒนาสิทธิประโยชนดานการ

สรางเสริมสุขภาพและปองกันโรค เมื่อวันที่ 10 มีนาคม 2564 และการประชุมคณะอนุกรรมการพัฒนาบริการ

ดานการสรางเสริมสุขภาพและปองกันโรค เมื่อวันที่ 12 มีนาคม 2564 พบวาที่ประชุมทั้งสองแหงมีมติมอบให

กรมการแพทยและกรมวิทยาศาสตรการแพทย เตรียมความพรอมของระบบบริการคัดกรองโรคหายากในทารก
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แรกเกิด (Inborn Error of Metabolism) การจัดการเครือขาย และการสงตอผูปวยเพื่อใหไดรับการดูแลอยาง

ตอเนื่อง จึงคาดวาจะมีงบประมาณจัดซ้ือเครื่องมือดังกลาวขางตน  

ศ. พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล ไดใหความเห็นวาการคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกมีความแตกตาง

จากการคัดกรองภาวะพรองไทรอยดฮอรโมนในทารกแรกเกิด ซึ่งมีแพทยเชี่ยวชาญในโรงพยาบาลทั่วไปรักษา

ได ในขณะที่การคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกจำเปนตองมีแพทยผูเชี่ยวชาญเฉพาะทางที่ศูนยโรคหายาก

ในการวินิจฉัยและรักษา จึงไมสามารถใชรูปแบบการคัดกรองเดียวกันกับการคัดกรองภาวะพรองไทรอยด

ฮอรโมนในทารกแรกเกิดได เพราะอาจจะสงผลตอการสงตอเพ่ือวินิจฉัยและรักษาใหทันทวงที ยกตัวอยางเชน 

การคัดกรองในประเทศญี่ปุนท่ีใหโรงเรียนแพทยท่ีสนใจยื่นขอเสนอเพ่ือข้ึนทะเบียนเปน “ศูนยตรวจคัดกรอง” 

ซึ่งตองมีการประเมินความพรอมกอนขึ้นทะเบียนจากหนวยงานที่รับผิดชอบ โดยประเมินในดานการคัดกรอง 

วินิจฉัย และรักษาแบบครบวงจร และตองมีขอตกลงการสงขอมูลการใหบริการใหกับกระทรวงสาธารณสุข 

ภายใตขอกำหนดของกฎหมาย โดยจัดการขอมูลใหสามารถนำมารวมกันได นอกจากนี้ ศ. พญ.ดวงฤดี ไดให

ความเห็นวา การศึกษาของ HITAP ในครั้งนี้ยังไมไดคิดเรื่องของประโยชนที่ไดจากการตรวจกลุมเสี่ยงสูง คือ 

พอและแม หรือญาติที่จะมีโอกาสมีลูก ซึ่งโรคหายากสวนใหญเปนโรคทางพันธุกรรม จึงขอเสนอแนวคิดวาจะ

เปนไปไดหรือไม หากทำการประเมินความคุมคาทางเศรษฐศาสตรของโรคหายากควรพิจารณาถึงผลประโยชน

ในการปองกันกลุมเสี่ยงสูงดวย ตัวอยางกรณีการศึกษาความคุมคาทางเศรษฐศาสตรของการตรวจวินิจฉัยโรค

หายากในประเทศออสเตรเลีย ถาพิจารณาการตรวจในกลุมเสี่ยงสูงเพ่ือปองกันการเกิดโรคหายากซ้ำ พบวาคา 

QALY เพ่ิมข้ึนเกือบ  2 เทาเทียบกับการคิดเฉพาะ QALY ของผูปวย 

นางสมพร เหลี่ยมมงคลกุล ไดใหขอเสนอแนะเพิ่มเติมเกี่ยวกับผลการศึกษาวา ในปงบประมาณ 2564 

ประเทศไทยอาจจะยังไมสามารถคัดกรองทารกแรกเกิดไดเต็มศักยภาพ เพราะหากเปนปงบประมาณ 2564 

จะตองมีการวางแผนงบประมาณจัดซื้อและจัดเตรียมวัสดุ หรืออุปกรณไวลวงหนาแลว นอกจากนั้น ปญหา

สำคัญในการตรวจคัดกรองฯ คือการสงสิ่งสงตรวจ (specimen) จากตางจังหวัดเขามายังหองปฏิบัติการใน

กรุงเทพมหานคร จะทำอยางไรใหมีการสงสิ่งสงตรวจอยางรวดเร็ว จึงเสนอใหคณะผูวิจัยเพิ่มเติมเรื่องแนวคิด

การจัดการสิ่งสงตรวจดวย  

15. เรื่องอ่ืนๆ  
16. นพ.สุว ิทย ว ิบ ุลผลประเสริฐ ไดกลาวถึงการจัดตั ้ง World Health Organization Collaborating 

Centres สำหรับการจัดการโรคหายาก วาหากผูเกี่ยวของทุกฝายสามารถทำขอตกลงกันไดวาจะบริหาร
จัดการ WHO Collaborating Centres ดังกลาวอยางไรแลว ก็ขอใหตัวแทนเขียนอีเมลเพื่อแจงความ
ประสงคของการจัดตั้ง โดยที่ นพ.สุวิทย วิบุลผลประเสริฐ จะชวยอำนวยความสะดวกในการประสานงาน
กับผูรับผิดชอบใน WHO South-East Asia ใหตอไป  

17. ศ.เกียรติคุณ พญ.พรสวรรค วสันต ไดแจงใหท่ีประชุมทราบวา ปญหาท่ีสำคัญในการรักษาโรคพันธุกรรมเม
ตาบอลิกในปจจุบัน คือ การขาดแคลนนมพิเศษเมตาบอลิก ซึ่งผูปวยจำเปนตองใชในการรักษาโรค แตยัง
ไมมีการขึ้นทะเบียนผลิตภันฑในระบบของสำนักงานคณะกรรมการอาหารและยา (อย.) ในการนี้ ภญ. 
วรรณนิษา ผูแทนจากกองยา สำนักงานคณะกรรมการอาหารและยา ใหขอมูลเพิ่มเติมเกี่ยวกับประเด็น
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การขึ้นทะเบียนนมเมตาบอลิก วา ภายหลังจากการหารือระหวางทานรองเลขาธิการ อย. ศ.เกียรติคุณ 
พญ.พรสวรรค วสันต รศ. นพ.นิธิวัชร  วัฒนวิจารณ และกองอาหารเมื่อวันที่ 11 มีนาคม 2564 ซึ่ง อย. 
รับทราบประเด็นปญหาของการขึ้นทะเบียนผลิตภัณฑดังกลาวแลววามีขอติดขัดในสวนใด และมีการเรง
หาทางในการแกไขปญหาดังกลาวอยู ทั้งนี้ กองอาหารจะมีการนัดหมายบริษัทเขามาหารือเพื่อชวยแกไข
ใหสามารถข้ึนทะเบียนไดอยางรวดเร็วตอไป 

18. แผนการดำเนินงานข้ันตอไป 

หลังจากการประชุมในครั้งนี้คณะผูวิจัยจะสรุปผลการประชุม และทำการวิเคราะหขอมูลเพ่ิมเติม

ใหสมบูรณตามขอเสนอแนะจากท่ีประชุม จากนั้นจะสงแบบจำลองและผลการศึกษาใหกับฝายเลขาฯ

คณะทำงานดานเศรษฐศาสตรสาธารณสุขเพ่ือกำหนดประเภทและขอบเขตบริการดานสาธารณสุขในระบบ

หลักประกันสุขภาพแหงชาติ เพ่ือสงขอมูลดังกลาวใหผูเชี่ยวชาญภายนอกทบทวนความถูกตองและความ

เหมาะสมของสมมติฐานท่ีใชในแบบจำลอง หากดำเนินการแลวเสร็จตามกำหนดเวลา คณะผูวิจัยจะนำเสนอ

ผลการศึกษาตอคณะทำงานดานเศรษฐศาสตรสาธารณสุขฯ ตอไปในวันท่ี 28 เมษายน 2564 ซ่ึง นพ.สุวิทย 

วิบุลผลประเสริฐ เสนอใหฝายเลขาคณะทำงานฯ เชิญผูแทนผูดูแลผูปวยเขารวมประชุมดวย 

 

ปดการประชุม เวลา 16:30 น.  

 

........................................ 

(นายสรายุทธ ขันธะ) 

ผูบันทึกรายงานการประชุม 

........................................ 

(นางสาววิไลลักษณ แสงศรี) 

ผูบันทึกรายงานการประชุม 

........................................ 

(นางสาวภคนันท อังกาบ) 

........................................ 

(ดร. รุงนภา คำผาง) 

ผูบันทึกรายงานการประชุม ผูตรวจรายงานการประชมุ 
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ภาคผนวก ข. ภาพประกอบการนำเสนอผลงาน 

การประชุมคณะอนุกรรมการกำหนดประเภทและขอบเขตในการใหบริการสาธารณสุข ครั้งท่ี 3/2564 

วันท่ี 18 พฤษภาคม 2564 

 

 

 

  



 
113 

 

 


	Cover-TandemMass
	Cover-TandemMass
	1.TMS_final report_revised2
	คำนำ
	กิตติกรรมประกาศ
	บทสรุปผู้บริหาร
	Executive Summary
	บทสรุปเพื่อการสื่อสารสาธารณะ
	สารบัญ
	สารบัญตาราง
	สารบัญรูปภาพ
	บทที่ 1 หลักการและเหตุผล
	1.1 ที่มาและความสำคัญของปัญหา
	1.1.1. ลักษณะทั่วไปของโรค
	1.1.2. ความชุกและอุบัติการณ์ของโรค
	1.1.3. ผลกระทบจากโรค
	1.1.4. การตรวจคัดกรองและการวินิจฉัยโรค
	1.1.5. แนวทางการรักษา

	1.2 การทบทวนวรรณกรรมการประเมินความคุ้มค่า
	1.3 กรอบแนวคิด
	1.4 วัตถุประสงค์ของการศึกษา

	บทที่ 2 ระเบียบวิธีวิจัย
	2.1 ระเบียบวิธีวิจัยการประเมินต้นทุนอรรถประโยชน์
	2.1.1 รูปแบบการศึกษา
	2.1.2 ประชากรเป้าหมายสำหรับการประเมินต้นทุนอรรถประโยชน์
	2.1.3 ผลลัพธ์ทางสุขภาพ
	2.1.4 มุมมองของการศึกษา
	2.1.5 กรอบเวลา
	2.1.6 อัตราปรับลด
	2.1.7 แบบจำลองทางเศรษฐศาสตร์
	2.1.8 สมมติฐานของแบบจำลองมีรายละเอียด ดังนี้
	2.1.9 ตัวแปรที่ใช้ในแบบจำลอง
	อุบัติการณ์ของโรคที่สนใจในการศึกษา
	ความน่าจะเป็นของการเปลี่ยนสถานะสุขภาพ
	ประสิทธิผลและตัวแปรที่เกี่ยวกับการตรวจคัดกรอง
	ประสิทธิผลของการรักษาผู้ป่วยระยะก่อนมีอาการทางคลินิก (ได้รับการคัดกรอง) เทียบกับการรักษาหลังมีอาการทางคลินิก
	ต้นทุน
	ต้นทุนการรักษาเฉลี่ย (บาท/คน/ปี)
	ค่าอรรถประโยชน์


	2.2 การวิเคราะห์ข้อมูล
	2.2.1 การวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการตรวจคัดกรอง
	2.2.2 การวิเคราะห์ต้นทุนอรรถประโยชน์ของการรักษา
	2.2.3 การวิเคราะห์ความไวสำหรับความไม่แน่นอนของตัวแปรที่ใช้ในแบบจำลอง

	2.3 ระเบียบวิธีการศึกษาต้นทุนความเจ็บป่วย (cost-of-illness) ของผู้ป่วยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก
	2.4 ระเบียบวิธีวิจัยการประเมินผลกระทบด้านงบประมาณ
	2.4.1 รูปแบบการศึกษา
	2.4.2 ประชากรกลุ่มเป้าหมาย
	2.4.3 เทคโนโลยีที่ต้องการประเมิน/เปรียบเทียบ
	2.4.4 มุมมองของการศึกษาและต้นทุน
	2.4.5 กรอบเวลา
	2.4.6 อัตราปรับลด

	2.5 ระเบียบวิธีวิจัยการศึกษาความเป็นไปได้
	2.5.1 รูปแบบการศึกษา
	2.5.2 เครื่องมือเก็บข้อมูล
	2.5.3 การวิเคราะห์ข้อมูล


	บทที่ 3 ผลการศึกษา
	3.1 ผลการวิเคราะห์การประเมินต้นทุนอรรถประโยชน์
	3.1.1 สถานการณ์การตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกด้วยเทคโนโลยี MS/MS
	3.1.2 การวิเคราะห์ความไม่แน่นอนแบบทางเดียว (one-way sensitivity analysis)

	3.2 การวิเคราะห์ความไวสำหรับความไม่แน่นอนของตัวแปรที่ใช้ในแบบจำลอง
	3.3 ผลการวิเคราะห์ต้นทุนต้นทุนความเจ็บป่วยและต้นทุนทางอ้อมที่เกิดจากการสูญเสียผลิตภาพจากความพิการและเสียชีวิตก่อนวัยอันควร
	3.4 ผลการวิเคราะห์ผลกระทบด้านงบประมาณ
	3.5 ความเป็นไปได้ของการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพิ่มจำนวนโรคด้วยเทคโนโลยี MS/MS
	3.6 การจัดบริการคัดกรองทารกแรกเกิด (Newborn screening) ในประเทศฟิลิปปินส์
	3.6.1 บทบาทหน้าที่ของหน่วยงานที่เกี่ยวข้องกับการจัดบริการคัดกรองทารกแรกเกิด


	บทที่ 4 สรุปและอภิปรายผลการศึกษา
	4.1 สรุปผลการศึกษาที่สำคัญ
	4.2 อภิปรายผลการศึกษา
	4.2.1 อุบัติการณ์ของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก
	4.2.2 เพดานความคุ้มค่า
	4.2.3 ค่าอรรถประโยชน์
	4.2.4 จุดแข็งของการศึกษา
	4.2.5 ข้อจำกัดการศึกษา

	4.3 ข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย

	เอกสารอ้างอิง
	ภาคผนวก
	ภาคผนวก ก. รายงานการประชุมผู้มีส่วนได้ส่วนเสียเพื่อให้ข้อคิดเห็นต่อผลการศึกษาเบื้องต้น
	ภาคผนวก ข. ภาพประกอบการนำเสนอผลงาน



