
เพื�อประเมนิความคุม้คา่ฯ ด้านตน้ทนุ
ของการตรวจคัดกรองทางพันธกุรรม

แบบ Cascade Testing สําหรบัโรค
ภาวะไขมนัในเลือดสูงจากพันธกุรรม (FH)

ในประเทศไทย และเพื�อใหค้าํแนะนาํเชงิ
นโยบายในการรวมการตรวจพันธกุรรม

เข้ากบัแพ็คเกจสิทธปิระโยชน์
สุขภาพสากล

วัตถุประสงค์ของการศึกษา
ภาวะไขมันในเลือดสูงจากพันธุกรรมเป�น

โรคทางพันธุกรรมที�พบได้บ่อย
และเพิ�มความเสี�ยงของโรคหัวใจ

และหลอดเลือด (CVD) 
อย่างมีนัยสําคัญ

โรคทางพันธุกรรม

มีการวินิจฉัยพบภาวะไขมันในเลือดสูง
จากพันธุกรรม น้อยกว่า 7% 

ของเคสจริงทั�วโลก การตรวจพบโรค
ตั�งแต่ระยะเริ�มต้นสามารถป�องกัน

โรคหัวใจและหลอดเลือดได้

การวินิจฉัย
ที�ตํ�ากว่าความเป�นจริง

ข้อสรุปสําคัญ

Volume 12

การพัฒนาแนวทางการประเมินความคุ้มค่า
 (Reference Case) สําหรับการแพทย์เฉพาะบุคคล

หรือการแพทย์แม่นยํา เพื�อพิจารณาในชุดสิทธิประโยชน์
ของระบบประกันสุขภาพในประเทศไทย

ภาวะไขมันในเลอืดสงูจากพนัธุกรรม (Familial Hypercholesterolemia): เป�นโรคทางพนัธุกรรม
ที่ทําให�ระดับคอเลสเตอรอลชนิด LDL (LDL-C) สูงตั้งแต�เกิด ทําให�มีความเสี่ยงสูงต�อ
โรคหัวใจและหลอดเลือด (CVD) และการเสียชีวิตก�อนวัยอันควร โดยโรคนี้เกิดจากการ
กลายพันธุ�ของยีน LDLR เป�นหลัก

ภาวะไขมันในเลือดสูงจากพันธุกรรมคืออะไร?

มาทําความเข้าใจกับ

ภาวะไขมันในเลือดสูง
จากพันธุกรรม

Dimple Butani

ส�งผลกระทบต�อค�าใช�จ�ายด�าน
สขุภาพอย�างมีนยัสําคญั เนือ่งจาก
อาจก�อให� เกิดโรคหัวใจและ
หลอดเลือดตามมา แม�ว�าจะ
สามารถป�องกันได� แต�การวนิจิฉัย
พบโรคภาวะไขมันในเลอืดสงูจาก
พันธุกรรมนั้น มีน�อยกว�า 7% 
ของเคสจริงรอบโลก

ภาระทางเศรษฐกิจ

ภาวะไขมนัในเลอืดสงูจากพนัธุกรรม
พบได�ประมาณ 1  ใน 500 
ของคนทั่วโลก (0.2%) ขณะที่
ประเทศไทย มีความชุกอยู�ที่ 
0.9% ซึ่งสูงกว�าค�าเฉลี่ย

ความชุกของภาวะไขมัน
ในเลือดสูงจากพันธุกรรม

หากไม�ได�รับการรักษา จะมคีวามเสี�ยงตอ่โรคหวัใจ
และหลอดเลือดสูงกว่าประชากรทั�วไปถึง 
10-20 เท่า และมีความเสี�ยงเสียชีวิตก่อน
วัยอันควรสูงกว่าปกติถึง 100 เท่า ดังนั้นการ
ตรวจพบในระยะเร่ิมต�นจึงมีความสําคัญอย�างย่ิง

ผลกระทบต่อสุขภาพ
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เกณฑ�ความเต็มใจจ�าย (WTP)
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กลุ่มประชากร:  ประชากรไทยที่มีอายุตั้งแต� 35 ป�ขึ้นไป และมีระดับคอเลสเตอรอลสูงกว�า 189 mg/dL และไม�มีประวัติการวินิจฉัยภาวะไขมันในเลือดสูงจากพันธุกรรมหรือโรคหัวใจ
  และหลอดเลือดมาก�อน
การแทรกแซง:  การตรวจคัดกรองทางพันธุกรรมแบบ Cascade Testing โดยใช�เทคนิคการตรวจลําดับจีโนมแบบ Whole Exome Sequencing (WES) และ Long-Read Sequencing (LRS)
กลุ่มเปรียบเทียบ: การตรวจคัดกรองไขมันแบบฉวยโอกาส (มาตรฐานการดูแล)
ผลลัพธ์:   การประเมินทางเศรษฐศาสตร�แบบดั้งเดิม (EE): อัตราส�วนระหว�างต�นทุนที่เพิ่มขึ้น (ICER) สําหรับ WES การประเมินทางเศรษฐศาสตร�ในระยะเริ่มต�น: 
  คุณลักษณะของยาเตรียมเป�าหมาย (TPP) สําหรับ LRS

วัตถุประสงค์ของการศึกษา

Protocol
ข�อกำหนดมาตรฐานการดูแล

การตรวจคัดกรองทางพันธุกรรม
แบบ WES ร�วมกับแบบ MLPA

การประเมินทางเศรษฐศาสตร์แบบดั�งเดิม

ภาพที� 1
เส�นโค�งแสดงความยอมรับความคุ�มค�าด�านต�นทุนของการตรวจพันธุกรรม
แบบ Whole Exome Sequencing (WES) เทียบกับมาตรฐานการดูแล

1 ประเมินความคุ้มค่าด้านต้นทุนของการตรวจคัดกรองทางพันธุกรรมแบบ Cascade Testing 
โดยใช้เทคนิคการตรวจลําดับจีโนมแบบ Whole Exome Sequencing (WES) และ Long-Read 
Sequencing (LRS) ในแต่ละขั�นตอนการพัฒนาของตลาด
การประเมินทางเศรษฐศาสตร์แบบดั�งเดิม
พัฒนาแบบจําลองการวิเคราะห�ความคุ�มค�าด�าน
ต�นทนุ (CEA) เพือ่ประเมินความคุ�มค�าของการตรวจ
ลําดบัจีโนมแบบ Whole Exome Sequencing (WES)

การประเมินทางเศรษฐศาสตร์ในระยะเริ�มต้น
กําหนดคณุลกัษณะของยาเตรียมเป�าหมาย (TPP) สําหรับ
การตรวจลําดบัจีโนมแบบ Long-Read Sequencing (LRS) 
และดูศักยภาพความคุ�มค�าด�านต�นทุนเม่ือเทียบกับ
การตรวจคัดกรองไขมันแบบมาตรฐาน

2 ทดสอบความเกี�ยวข้องและการนําแนวทางการประเมินความคุ้มค่าทางการแพทย์แม่นยํา (PM-RC) 
ที�ได้พัฒนาใหม่มาปรับใช้

มีความคุ�มค�าด�านต�นทุน โดยมีอัตราส�วนระหว�างต�นทุนที่เพิ่มข้ึน (ICER) อยู�ที่ 
89,619 บาทต่อป�สุขภาวะ (QALY) ซึ่งตํ่ากว�าเกณฑ�ความเต็มใจจ�าย 
(WTP) ของประเทศไทยที่ 160,000 บาท

การตรวจคัดกรองทางพันธุกรรมแบบ 
Cascade Testing โดยใช้เทคนิคการตรวจลําดับจีโนม
แบบ Whole Exome Sequencing (WES)

การวิเคราะห์ความไว
ด้านเดียว

ตัวแปรสําคญั ได�แก� จํานวนญาติทีติ่ดต�อและอตัราการเข�ารับ
การตรวจ หากติดต�อญาติเพียงคนเดียวหรืออัตราการเข�ารับ
การตรวจต่ํากว�า 10% การตรวจคดักรองทางพนัธุกรรมแบบ 
Whole Exome Sequencing (WES) จะไม�คุ�มค�าด�านต�นทุน

ผลลัพธ์

การวิเคราะห์ความไว
แบบอาศัยความน่าจะเป�น

แสดงความน�าจะเป�นในการคุ�มค�าด�านต�นทนุที ่77.8% 
ที่เกณฑ�ความเต็มใจจ�าย (WTP) ของประเทศไทย 
เพิ่มขึ้นเป�น 95.1% และ 99.95% ที่ 1 เท�า และ 
3 เท�าของ GDP ของประเทศไทย ตามลําดับ

การตรวจคัดกรองทางพันธุกรรมแบบ 
Cascade Testing โดยใช้เทคนิคการตรวจ

ลําดับจีโนมแบบ Whole Exome Sequencing 
(WES) จะช่วยป�องกันโรคหัวใจและหลอดเลือด
ได้ 16 ราย ต่อผู้เข้ารับการตรวจ 100 คน 

ส่งผลให้มีอายุยืน เพิ�มขึ�น 51 ป� และมี
ค่าป�สุขภาวะ (QALY) เพิ�มขึ�น 209 ป� 

ต่อผู้เข้ารับการตรวจ 100 คน

ผลลัพธ์
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เป�าหมายขั�นตํ�าที�ยอมรับได้: 184150

เป�าหมายที�ยอมรับได้: 57900

เป�าหมายที�คาดหวัง: 47300

เป�าหมายขั�นตํ�าที�ยอมรับได้: 162000

เป�าหมายที�ยอมรับได้: 34400

เป�าหมายที�คาดหวัง: 31600

เป�าหมายขั�นตํ�าที�ยอมรับได้

เป�าหมายที�ยอมรับได้

เป�าหมายที�คาดหวัง

 วิธีการ

การวเิคราะห์ความไม่แน่นอน: คา่ใช้จ่ายสูงสุดสําหรบัการลําดบั
จีโนมแบบ LRS ได้แก่

วิธีการ:
สําหรับการประเมินทางเศรษฐศาสตร�แบบดั้งเดิม (Conventional EE) ได�
ประเมินอตัราส�วนระหว�างต�นทนุทีเ่พิม่ข้ึน (ICER) ทีเ่กณฑ�ความเตม็ใจจ�าย 
(WTP) ของประเทศไทยที ่160,000 บาท โดยมีการวเิคราะห�ความไว สําหรับ
การประเมินทางเศรษฐศาสตร�ในระยะเร่ิมต�น (Early EE) ได�พัฒนา
คุณลักษณะของยาเตรียมเป�าหมาย (TPP) โดยใช�วิธีการ CEA แบบ
ย�อนกลับ ความไม�แน�นอนใน TPPs ได�รับการประเมินผ�านการวิเคราะห�
เชิงความน�าจะเป�นและการวิเคราะห�สถานการณ� 

วิธี: 
แบบจําลอง Hybrid decision tree และแบบจําลอง Markov 
ที่สะท�อนการปฏิบัติงานทางคลินิกของประเทศไทย

กลุ่มประชากร:
ประชากรไทยที่มีอายุต้ังแต� 35 ป�ข้ึนไป และมีระดับคอเลสเตอรอล
สงูกว�า 189 mg/dL และไม�มปีระวติัการวนิจิฉัยภาวะไขมนัในเลอืดสงูจาก
พันธุกรรม หรือโรคหัวใจและหลอดเลือดมาก�อน

กลุ่มเปรียบเทียบและการแทรกแซง:
การตรวจคัดกรองไขมันแบบฉวยโอกาส (มาตรฐานการดูแล) เทียบกับ
การตรวจลําดับจีโนมแบบ WES และ LRS

แหล่งข้อมูล:
ฐานข�อมลูภาวะไขมันในเลอืดสงูจากพนัธุกรรมของประเทศไทย โรงพยาบาล
ในท�องถ่ิน เอกสารทางวิชาการ และความคิดเห็นของผู�เชี่ยวชาญ

การประเมินทางเศรษฐศาสตร์ในระยะเริ�มต้น

ภาพที� 3
แบบจําลอง Markov เพื่อจําลองการพัฒนาของโรคหัวใจและหลอดเลือด

ภาพที� 2
การวิเคราะห�ความไม�แน�นอนของความแม�นยําของการลําดับ
จีโนมแบบ Long-Read Sequencing (LRS): ภาพนี้แสดงผลลัพธ�
ที่บ�งชี้ถึงแพ็กเกจค�าใช�จ�ายสูงสุดของ LRS (แกน z) ที่เก่ียวข�อง
กับความจําเพาะ (แกน y) และความไว (แกน x) ที่แตกต�างกัน
ตามช�วงที่ผู�พัฒนาเทคโนโลยีระบุไว�

จุดเริ�มต้น

ไม่มีโรคหัวใจ
และหลอดเลือด

เสียชีวิต

เริ�มมีโรคหัวใจ
และหลอดเลือด:

มีชีวิตอยู่

หลังจาก
โรคหัวใจและ
หลอดเลือด

การลําดับจีโนมแบบ 
Long-Read Sequencing (LRS)

ค่าใช้จ่ายสูงสุดอยู่ที� 173,134 บาท
เพื�อให้เกิดความคุ้มค่า

ด้านต้นทุนที�เกณฑ์ความเต็มใจจ่าย 
(WTP) ของประเทศไทย 

เป�าหมาย
ที�ยอมรับได้: 

34,400
ถึง
57,900 

บาท

บาท

เป�าหมาย
ที�คาดหวัง: 

31,600 
ถึง
47,300  

บาท

บาท

เป�าหมายขั�นตํ�า
ที�ยอมรับได้:

162,000
(ความไวและ
ความจําเพาะข้ันตํ่า)

บาท



 

รายละเอียดการวิจัย นักวิจัย

ข้อเสนอแนะ และข้อสรุป

การลงทุนในการตรวจคัดกรองทาง
พันธุกรรมแบบ Cascade Testing สําหรับ

ภาวะไขมันในเลือดสูงจากพันธุกรรม 

เป�นกลยุทธ์ที�มีความคุ้มค่าด้านต้นทุน 
ซึ�งมีส่วนช่วยในการพัฒนาการวินิจฉัย

และการจัดการภาวะไขมันในเลือดสูงจาก
พันธุกรรมได้ตั�งแต่ระยะแรกเริ�ม ทั�งยังช่วย

ลดความเสี�ยงของโรคหัวใจและ
หลอดเลือด รวมถึงค่าใช้จ่าย

ด้านสุขภาพในประเทศไทย

การประเมินระดบัโลกคร้ังแรกของการตรวจคดักรอง
ทางพนัธุกรรมแบบ Cascade Testing สาํหรับภาวะไขมัน
ในเลือดสูงจากพันธุกรรม โดยใช�ทั้งการประเมินทาง
เศรษฐศาสตร�แบบดั้งเดิมและแบบระยะเร่ิมต�น

สําหรับทัง้การประเมนิทางเศรษฐศาสตร�แบบดัง้เดมิ
และแบบระยะเร่ิมต�น การปฏิบัติตามแนวทางการ
ประเมนิความคุ�มค�าทางการแพทย�ทีแ่ม�นยํา (PM-RC) 
มมีากกว�า 60% ทําให�มีความเกีย่วข�องและนําไปใช�ได�
กับประเทศอื่นๆ
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