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การตรวจ exome sequencing (ES) คือ 

การตรวจยีนทั�งหมดในคราวเดียว ถือเป�น

เทคโนโลยีใหม่ที�ช่วยในการวินิจฉัยโรคที�มีสาเหตุ

ทางพันธุกรรม

การตรวจ trio exome sequencing (tES) 

เป�นการตรวจรหัสพันธุกรรมทั�งครอบครัว

ของผู้ป�วย คือ บิดา มารดา และตัวผู้ป�วย

โดยอาศัยผลการตรวจทางพันธุกรรมของบิดา

และมารดาในการหาตําแหน่งที�เกิดการ

กลายพันธ์ุหรือความผิดปกติของผู้ป�วย

โรคลมชักที่ไม�ตอบสนองต�อการรักษา พบได�ประมาณ 1 ใน 3 ของผู�ป�วยโรคลมชักทั้งหมด สาเหตุส�วนใหญ�เกิดจากพันธุกรรม การตรวจวินิจฉัยด�วยวิธี

มาตรฐานที่ระบบหลักประกันสุขภาพแห�งชาติ (บัตรทอง) ให�สิทธิประโยชน�นําไปสู�การวินิจฉัยที่แน�ชัดไม�ถึงร�อยละ 50 ของผู�ป�วยทั้งหมด ทําให�แพทย�ต�องเผชิญ

กับความยากลําบากในการวินิจฉัยและส�งผลถึงการดูแลรักษา เช�น ความล�าช�าของการได�รับการรักษาที่ถูกต�องของผู�ป�วย ทําให�มีผลต�อพัฒนาการและ

คุณภาพชีวิต นอกจากนี้ ครอบครัวผู�ป�วยยังเกิดความกังวลต�อการมีบุตรคนถัดไป

ป�จจุบันมีการนําการตรวจรหัสพันธุกรรม exome sequencing (ES) มาใช�ในการวินิจฉัยโรคทางพันธุกรรม

การตรวจรหัสพันธุกรรม ES ในผู�ป�วยเด็กโรคลมชักที่ไม�ตอบสนองต�อการรักษามีความคุ�มค�าในประเทศไทย เพราะช�วยให�แพทย�วินิจฉัยโรคได�ถูกต�อง รวดเร็ว

มากข้ึน ลดการส�งตรวจทางห�องปฏิบัติการที่ไม�จําเป�นและให�การรักษาที่เหมาะสมกับโรค ซึ่งอาจนําไปสู�การรักษาที่หายขาดในผู�ป�วยบางกลุ�ม นอกจากนี้ 

การให�คําปรึกษาทางเวชพันธุศาสตร�จะช�วยในการวางแผนครอบครัวและการตรวจวินิจฉัยก�อนคลอดในครรภ�ถัดไปได�

ระบบหลกัประกนัสขุภาพในประเทศกาํลงัพฒันา รวมทัง้ประเทศไทยยังไม�ชดเชยค�าใช�จ�ายในการตรวจทางพนัธุกรรมด�วยเทคโนโลยี ES ทาํให�ผู�ป�วยต�องแบกรับ

ค�าใช�จ�ายเองหรือเข�าไม�ถึงบริการ ผลการศึกษาคร้ังนี้ชี้ให�เห็นว�า บริการดังกล�าวควรได�รับการบรรจุเป�นสิทธิประโยชน�ในระบบประกันสุขภาพของประเทศไทย 

การตรวจรหัสพันธุกรรม ES ในผู้ป�วยเด็กโรคลมชัก
ที�ไม่ตอบสนองต่อการรักษามีความคุ้มค่าทาง
เศรษฐศาสตร์ในประเทศไทย

1

160,000
บาทต่อป�สุขภาวะ

ไม่เกินเกณฑ์ความคุ้มค่า
ของประเทศไทย

ต้นทุนประสิทธิผล
ส่วนเพิ�ม 

36,252
บาทต่อป�สุขภาวะ

ผลกระทบด้านงบประมาณ
(มุมมองของระบบหลักประกันสุขภาพ)

2

การตรวจรหัสพันธุกรรม ES ในผู�ป�วยเด็กโรคลมชัก
ที่ไม�ตอบสนองต�อการรักษาช�วยประหยัดภาระ
งบประมาณของระบบหลักประกันสุขภาพประมาณ

ในระยะเวลา 5 ป�ข�างหน�า

ซึ่งเป�นผลจากการตรวจพบสาเหตุของโรคและ
การรักษาที่เหมาะสม ช�วยลดค�าใช�จ�าย
ในการดูแลรักษาผู�ป�วย

18-36 ล�านบาท 

ทั้งนี้ คิดจากจํานวนผู�ป�วย 285-569 รายต�อป�
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เด็กโรคลมชักที่ไม�ตอบสนองต�อการรักษา
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 การศึกษานี้เป�นการประเมินความคุ�มค�าทางเศรษฐศาสตร�ของการตรวจรหัสพันธุกรรม exome sequencing (ES) ในเด็กโรคลมชักที่ไม�ตอบสนองต�อการ

รักษาโดยใช�แบบจําลอง Decision tree และ Markov เพือ่ประเมนิต�นทนุและผลลัพธ�ในรูปของป�สุขภาวะ

 ทําการศึกษาตลอดชีวิตของผู�ป�วย เปรียบเทียบสถานการณ�ระหว�างการตรวจรหัสพันธุกรรม ES กบัสถานการณ�ทีใ่ช�การวนิจิฉยัด�วยวธิมีาตรฐาน เช�น การ

ตรวจภาพรังสีวินิจฉัย การตรวจคลื่นไฟฟ�าสมอง เป�นต�น รวมทั้งประเมินผลกระทบด�านงบประมาณในระยะเวลา 5 ป� หากการตรวจรหัสพันธุกรรม ES นี้ได�รับ

การบรรจุในชุดสิทธิประโยชน�ภายใต�ระบบประกันสุขภาพ

 ทั้งนี้ ระเบียบวิธีวิจัยดําเนินการตามแนวทางการประเมินเทคโนโลยีด�านสุขภาพของประเทศไทย ตัวแปรที่ใช�ในแบบจําลองได�จากการทบทวนเวชระเบียน

ผู�ป�วยในโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ� สภากาชาดไทย การทบทวนวรรณกรรมทั้งในและต�างประเทศ นอกจากนี้คณะผู�วิจัยรวบรวมข�อมูลสถานพยาบาลที่สามารถให�

บริการตรวจด�วยเทคโนโลยีทางพนัธุศาสตร�ในประเทศไทย เพือ่เป�นข�อเสนอแนะในการขยายการให�บริการตรวจ ES ให�ครอบคลมุทัง้ประเทศ

ข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย

โรงพยาบาลภาครัฐที่มีความพร�อมต�อการให�บริการตรวจด�วยเทคโนโลยีทางพันธุศาสตร�มากกว�าร�อยละ 60 กระจุกตัวอยู�ที่กรุงเทพฯ ควรวางแผนเพิ่มหน�วย

ให�บริการในพื้นที่อื่น ๆ ของประเทศ เช�น ภาคตะวันออกเฉียงเหนือ และในโรงพยาบาลรัฐระดับตติยภูมิ เพื่อให�กลุ�มผู�ป�วยเด็กโรคลมชักที่ไม�ตอบสนองต�อ

การรักษาสามารถเข�าถึงการวินิจฉัยและได�รับการรักษาอย�างมีประสิทธิภาพและเท�าเทียมกันทั้งประเทศ

เกี�ยวกับการศึกษา

ข้อมูลการให้บริการตรวจรหัสพันธุกรรม ES

1
ภาคเหนือ

เคร่ือง ภาคกลาง4 เคร่ือง

ภาคใต�

1
เคร่ือง

HITAP เป�นองค�กรวิจัยภายใต�สังกัดกระทรวงสาธารณสุขที่ศึกษาผลกระทบ

ทั้งบวกและลบจากการใช�เทคโนโลยี หรือนโยบายด�านสุขภาพ เพื่อสนับสนุนการ

ตัดสินใจด�านนโยบายของภาครัฐ เช�น คณะอนุกรรมการพัฒนาบัญชียาหลัก

แห�งชาติ สํานักงานหลักประกันสุขภาพแห�งชาติ เป�นต�น รวมถึงทาํการประเมิน

เพื่อพัฒนาองคาพยพต�าง ๆ ในองค�กรภาครัฐ


