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ตรวจด้วย rES คุ้มค่าหรือไม่?

ประเทศไทย มีอุบัติการณ�การเสียชีวิตจากสาเหตุที่ไม�แน�ชัด (ill-defined conditions) ในเด็กและผู�ใหญ�กว�าร�อยละ 38 สาเหตุส�วนหนึ่งเกิดจาก

โรคทางพันธุกรรม โดยข�อมูลในสหรัฐอเมริกาพบผู�ป�วยเด็กที่เสียชีวิด ร�อยละ 41.1 เกิดจากโรคทางพันธุกรรม

กรณีที่แพทย�สงสัยโรคทางพันธุกรรม การวินิจฉัยมาตรฐานในป�จจุบันจะใช�วิธีการส�งตรวจทางห�องปฏิบัติการ ร�วมกับการตรวจรหัสพันธุกรรม

เพียงยีนเดียว (single panel gene) ทําให�ไม�สามารถวินิจฉัยโรคทางพันธุกรรมโดยเฉพาะโรคหายากได�ทั้งหมด

เทคโนโลยี next generation sequencing (NGS) เป�นเทคโนโลยีการตรวจลําดับเบสบนสายดีเอ็นเอหรือยีน ที่มีความไวในการตรวจหาการ

กลายพันธุ�สูง (high  sensitivity) สามารถตรวจลําดับเบสได�คร้ังละจํานวนมาก (high throughput) และทําได�หลายตัวอย�างในเวลาเดียวกัน 

(multiplex) ทําให�สามารถวินิจฉัยโรคทางพันธุกรรมโดยเฉพาะโรคหายาก (rare disease) ได� ป�จจุบันมีการรายงานผลได�อย�างรวดเร็ว เรียกว�า 

rapid next generation sequencing (rNGS) ได�แก� rapid whole genome sequencing (rGS) หรือ rapid whole exome sequencing (rES)

สภาวะเร�งด�วนในหอผู�ป�วยวิกฤติ (intensive care unit , ICU) การวินิจฉัยได�อย�างรวดเร็วจะช�วยให�ผู�ป�วยรอดชีวิด ลดจํานวนวันนอนใน

โรงพยาบาล และประหยัดต�นทุนทางการแพทย�จากการวินิจฉัย และรักษาอื่น ๆ ได�

เทคโนโลยี rNGS 
หมายถงึการตรวจยนีทั�งหมด
ในคราวเดยีวกนั ทั�งครอบครัวของผูป้�วย
คือ บดิา มารดา และผู้ป�วย เรียกว่า trio rES
มีการรายงานผลภายใน 3-14 วนั
ทําให้ทราบถงึ ความผิดปกตขิองโรคทาง
พันธกุรรมในผู้ป�วยวกิฤต ิที�มอีาการรุนแรง
เฉยีบพลันโดยไม่ทราบสาเหตุได้อยา่งรวดเรว็
มีต้นทนุตอ่ครั�งเฉลี�ย 80,000 บาท 
ต่อครอบครัว

ผลการประเมินความคุ้มค่า (มุมมองทางสังคม)

160,000
บาทต่อป�สุขภาวะที�เพิ�มขึ�น

ต้นทุนเพิ�มขึ�นไม่เกิน
เกณฑ์ความคุ้มค่า
ของประเทศไทย

การตรวจวินิจฉัย
ด้วยเทคโนโลยี rES

(สําหรับผู้ป�วยที�มีอาการรุนแรงเฉียบพลัน
โดยไม่ทราบสาเหตุ)

45,714
บาทต่อป�สุขภาวะที�เพิ�มขึ�น

คุ้มค่า

มีต้นทุนตลอดชีพ และป�สุขภาวะมากกว่า
การตรวจวินิจฉัยมาตรฐานที�ไม่มี rES คิดเป�น 53,461 บาท
และ 1.17 ป� ตามลําดับต่อผู้ป�วยหนึ�งราย

ต้นทุนเพิ�มขึ�น
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 การศึกษานี้เป�นการประเมินความคุ�มค�าของเทคโนโลยี rES ในผู�ป�วยที่มีอาการรุนแรงเฉียบพลันโดยไม�ทราบสาเหตุ โดยใช�แบบจําลอง Decision tree model และ Markov model
ในการเปรียบเทียบต�นทุน และป�สุขภาวะตลอดชีวิตของผู�ป�วย
 ที่มาของตัวแปร และพารามิเตอร�ต�าง ๆ  ได�แก�
 • ตัวแปรด�านความสามารถในการวินิจฉัยโรค และผลลัพธ�ทางสุขภาพของผู�ป�วยได�มาจากการศึกษาในโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ� สภากาชาดไทย ที่ได�เผยแพร�ในวารสาร 
 นานาชาติ ฐานข�อมูลภายในโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ� การทบทวนวรรณกรรมทั้งในและต�างประเทศ
  • ตัวแปรด�านต�นทุนการวินิจฉัยและการรักษาของกลุ�มผู�ป�วยที่ได�รับการวินิจฉัยมาตรฐานที่ไม�มีการตรวจ rNGS มีที่มาจากผลการศึกษาของโครงการวิจัยย�อยการประเมิน
 ผลกระทบของเทคโนโลยี NGS ในการวินิจฉัยและรักษาผู�ป�วยภาวะวิกฤตโดยไม�ทราบสาเหตุโดยผู�เชี่ยวชาญภายใต�เหตุการณ�สมมติ การสัมภาษณ�ผู�ป�วยหรือผู�ดูแลผู�ป�วย 
 รายการต�นทุนมาตรฐานเพื่อการประเมินเทคโนโลยีด�านสุขภาพ ฐานข�อมูลการเงินผู�ป�วยนอก และผู�ป�วยในของโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ�
 • ตัวแปรด�านอรรถประโยชน�ด�านสุขภาพ ได�มาจากการสัมภาษณ�ผู�ป�วย หรือผู�ดูแลผู�ป�วย

ความพร้อมของการให้บริการในประเทศไทยและข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย

เกี�ยวกับการศึกษา

1

ด�วยข�อจํากัดของการลงทุนในเทคโนโลยี
เครื่องมือ ศักยภาพของบุคลากรทางการแพทย�
และความพร�อมของการให�บริการ จึงแนะนํา

ให�มีการจัดระบบบริการแบบรวมศูนย�
(centralization) ให�โรงพยาบาลในส�วนกรุงเทพฯ
ปริมณฑล และส�วนภูมิภาคที่ยังไม�มีเทคโนโลยี
สามารถส�งสิ่งส�งตรวจมาตรวจที่ศูนย�กลาง

ที่มีความพร�อมได�

2

เนื่องจากผลการศึกษาของความคุ�มค�า
ในเทคโนโลยี rES ยังมีความไม�แน�นอน
จึงเสนอให�มีการบรรจุเทคโนโลยี rES
อยู�ในชุดสิทธิประโยชน�ช�วงตั้งต�น

เป�นระยะเวลา 3 ป�
(coverage with evidence development)

เพื่อให�ผู�ป�วยวิกฤติได�เข�าถึง
การวินิจฉัยโรคได�อย�างทันท�วงที 

3

ดําเนินการศึกษาหลักฐานทางคลินิก
ที่เกี่ยวข�องให�ได�ข�อมูลแห�งโลกความเป�นจริง

(real-world evidence) มากขึ้น
แล�วจึงประเมินความคุ�มค�าโดยแบบจําลอง

ทางเศรษฐศาสตร�เพื่อการตัดสินใจ
(value-based decision making)

อีกครั้งในอนาคต


