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Expanded Newborn Screening: 
The New Chapter for Thai 
Physicians/Pediatricians

ิ ทิ กิอุอุ ตกิลุ
ทุิ ิ าต ิกิ ล ศิิษ
กิญญา ศุ ตพิร

บทนำำา
กลุ้�มโรคุพัน์ธ์ุกรรมเมแทบอล้ิก (inborn errors of metabolism หัร้อ inherited metabolic diseases) 

ประกอบด้วยโรคุที� ึงแม้จุะพบไม�บ�อย แต�การรักษาอย�าง ูกต้องจุะเปล้ี�ยน์พยากรณ์์โรคุของผิู้ปวยได้เป็น์อย�างมาก 

ส�วน์ใหัญ�ของโรคุเหัล้�าน์ี�มีล้ักษณ์ะอาการที�พบคุล้้ายคุล้ึงกัน์ ทำให้ัการวิน์ิจุฉีัยแยกโรคุ ทำได้ยาก แต�สามาร ตรวจุ   

คัุดกรองตั�งแต�แรกเกิดได้ เพ้�อใหั้การรักษาตั�งแต�ยังไม�มีอาการ แล้ะเพิ�มโอกาสที�ผิู้ปวยสามาร กล้ับมามีคุุณ์ภิาพชีวิต

ที�ดีอีกคุรั�งได้

 
 ระบาดวิทิยาของโรคพันำธ์กุุรรมเมแทบอลกิุ

โรคุพัน์ธุ์กรรมเมแทบอล้ิก แต�ล้ะโรคุพบได้ยาก แล้ะมีจุำน์วน์โรคุมาก พบอุบัติการณ์์โดยรวมของโรคุ

พัน์ธุ์กรรมเมแทบอล้ิก ประมาณ์ 1 ใน์ 2,000 ทารกแรกเกิด1 สำหัรับประเทศไทย โคุรงการน์ำร�องการตรวจุคุัดกรอง

ทารกแรกเกิดแบบเพิ�มจุำน์วน์โรคุใน์พ้�น์ที�กรุงเทพมหัาน์คุรโดยโรงพยาบาล้ศิริราช ด้วยวิธ์ี Tandem Mass              
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Spectrometry (TMS) ซิึ�งมีเป้าหัมายการคุัดกรองโรคุกลุ้�มสารโมเล้กุล้เล้็ก (small molecules) แล้ะโรคุกลุ้�ม           

การสร้างพล้ังงาน์ผิิดปกติ (energy failure) พบผิล้บวกจุากการตรวจุ 15 ราย จุากทารกทั�งหัมด 99,234 ราย หัร้อ

คิุดเป็น์อุบัติการณ์์ประมาณ์ 1 ใน์ 6,616 ทารกแรกเกิด2 

 หลกัุกุารตรวิจุคดักุรองทารกุแรกุเกุดิ ด�วิยเคร่�อง   -
 

ใน์อดีต ประเทศไทยทำการตรวจุคัุดกรองทารกแรกเกิดเพียง 2 โรคุ ได้แก� ภิาวะพร�องฮีอร์โมน์ไทรอยด์    

ตั�งแต�กำเน์ิด (congenital hypothyroidism) แล้ะโรคุเฟน์ิล้คุีโตน์ูเรีย หัร้อโรคุพีเคุยู (phenylketonuria  PKU) 

โดยการตรวจุวัดระดับฮีอร์โมน์ thyroid stimulating hormone แล้ะระดับ phenylalanine ใน์เล้้อดเท�าน์ั�น์ ไม�ได้

ตรวจุอย�างอ้�น์เพิ�มเติม เน์้�องจุากโดยส�วน์มากการตรวจุสารต�าง  มกัจุะต้องใช ้1 ตวัอย�างทดสอบ ต�อ 1 สารที�ตอ้งการ

วัดระดับ แต�ด้วยเทคุโน์โล้ยี Tandem Mass Spectrometry ตรวจุแยกคุวามแตกต�างของสารต�าง  โดยการแยก

ไอออน์ ด้วยอัตราส�วน์มวล้โมเล้กุล้ต�อประจุุ (molecular mass-to-charge ratio) แล้ะวัดคุวามเข้มข้น์ของสาร          

ต�าง  พร้อมกัน์ได้หัล้ายชน์ิด โดยเฉีพาะกรดอะมิโน์ (amino acid) แล้ะกลุ้�ม acylcarnitine ซิึ�งเป็น์สารที�เกิดจุาก

การย�อยไขมัน์แล้ะโปรตีน์บางชนิ์ด ทำใหั้สามาร ใช้เพียง 1 ตัวอย�าง แล้้วตรวจุคุ�าสารเคุมีได้หัล้ายชนิ์ดพร้อมกัน์          

จึุงเหัมาะสมที�จุะน์ำมาประยุกต์ใช้ใน์การตรวจุคุัดกรองโรคุพัน์ธ์ุกรรมเมแทบอล้ิก ซิึ�ง ึงแม้โรคุจุะพบได้น์้อย แต�           

การรักษาก�อน์มีอาการจุะสามาร เปล้ี�ยน์ชีวิตของผิู้ปวยจุากคุวามพิการที�ต้องการผิู้ดูแล้ใกล้้ชิดตล้อดชีวิตหัร้อ              

เสยีชวิีต ใหัก้ล้บัมามคีุณุ์ภิาพชวีติที�ดขีึ�น์ได ้ า้ไดร้บัการรกัษาไดท้นั์ท�วงท ีซิึ�งการรกัษาอาจุจุะตอ้งการเพยีงการจุำกดั

สารอาหัารหัร้อกรดอะมิโน์บางชน์ิดหัร้อจุำเป็น์ต้องทาน์ยาบางชน์ิด แล้้วทำใหั้สามาร ใช้ชีวิตได้เช�น์เดียวกับคุน์ที�         

ไม�เป็น์โรคุ การศึกษาใน์เคุร้อรัฐออสเตรเล้ีย พบ odds ratio ของคุวามพิการหัร้อสติปัญญาบกพร�องของการตรวจุ

คัุดกรองโรคุพนั์ธุ์กรรมเมแทบอลิ้ก (ไม�รวมโรคุพเีคุยู ซิึ�งใน์ต�างประเทศ อ้ว�าทราบอรร ประโยชน์์ใน์การตรวจุชัดเจุน์) 

เท�ากับ 3 13 แล้ะรายงาน์การศึกษาคุวามคุุ้มคุ�าของโคุรงการประเมิน์เทคุโน์โล้ยีแล้ะน์โยบายด้าน์สุขภิาพ (HITAP) 

พบว�า การตรวจุคุัดกรองแม้จุะยังไม�คุุ้มคุ�า แต�การรักษาก�อน์มีอาการแสดงทางคุล้ิน์ิกมีคุวามคุุ้มคุ�ามาก แล้ะสิทธ์ิ

ประโยชน์ด์า้น์การรักษาโรคุหัายากช�วยปกปอ้งประชาชน์จุากภิาวะล้ม้ล้ะล้ายจุากการเขา้รบับรกิาร4 รวม งึประโยชน์์

ใน์แง�การให้ัคุำปรึกษาทางพัน์ธุ์ศาสตร์แก�ผิู้ปกคุรองเพ้�อพิจุารณ์าเร้�องโอกาสเกิดซิ�ำใน์บุตรคุน์ ัดไป จุึงจุะเหั็น์ได้ว�า 

มคีุวามคุุม้คุ�าที�จุะทำการตรวจุคัุดกรองทารกแรกเกิดเพิ�มจุากการตรวจุภิาวะพร�องฮีอร์โมน์ไทรอยด์ ดว้ยวิธ์ ีTandem 

Mass Spectrometry แล้ะระบบการรักษารองรับด้วยสิทธ์ิโรคุหัายาก ทำให้ัประเทศไทยสามาร ทำการตรวจุ             

คัุดกรองทารกแรกเกิดได้อย�างมีประสิทธ์ิภิาพ 
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 ขนัำตอนำกุารตรวิจุคดักุรองทารกุแรกุเกุดิ
3.1. กุารใ ค้วัามรูแ้กุ�บุดิีามารดีาและครอบุครวััของทารกุ รวมทั�งการเกบ็สิ�งส�งตรวจุ แน์ะน์ำใหัศ้กึษา

จุากแน์วทางเวชป ิบัติ5,6

3.2. ช�วังอายุ

3 2 1  เจุาะเล้้อดเพ้�อส�งตรวจุคุัดกรองทารกแรกเกิดที�อายุ 48-72 ชั�วโมงหัล้ังเกิดทกุราย

3 2 2  หัากมีอาการแล้ะอาการแสดงที�สงสัยโรคุพัน์ธ์ุกรรมเมแทบอล้ิก ใหั้ส�งตรวจุคุัดกรองคุรั�งแรก

ทัน์ที โดยไม�ต้องรอใหั้คุรบอายุ 48 ชั�วโมง

3 2 3  คุวรเจุาะส�งตรวจุคุัดกรองทารกแรกเกิดซิ�ำ ใน์กรณ์ีดังน์ี�

3 2 3 1  ทารกแรกเกิดที�น์�ำหัน์ักตัวน์้อยกว�า 1,500 กรัม (very low birth weight) หัร้อทารก

ปวยจุำเป็น์ต้องเข้า neonatal intensive care unit (NICU) แน์ะน์ำใหั้เจุาะเล้้อดส�ง

ตรวจุคุดักรองทารกแรกเกดิซิ�ำที�อาย ุ2-3 สปัดาหั ์หัรอ้หัากทารกออกจุากโรงพยาบาล้

ก�อน์อายุ 2-3 สัปดาหั์ ใหั้เจุาะเล้้อดก�อน์ออกจุากโรงพยาบาล้

 อย�างไรก็ตาม ประกาศการจุ�ายชดเชยของสำน์ักงาน์หัล้ักประกัน์สุขภิาพแหั�งชาติ 

(สปสช ) พ ศ  2566 ได้ประกาศใหั้จุ�ายชดเชยคุ�าตรวจุคุัดกรองใน์กรณ์ีที�ทารกมี             

น์�ำหัน์ักตัวน์้อยกว�า 2,500 กรัม (low birth weight)7

3 2 3 2  ทารกปวยที�ไม�ได้รับน์มใน์ขณ์ะที�เจุาะเล้้อดคุรั�งแรก คุวรเจุาะเล้้อดซิ�ำเม้�อได้รับน์ม        

เต็มที�แล้้วอย�างน์้อย 24 ชั�วโมง

3 2 3 3  ทารกที�จุำเป็น์ต้องไดร้ับเล้้อดแล้ะผิล้ิตภิัณ์ ์ของเล้้อด (packed red blood cells, 

fresh frozen plasma แล้ะ platelet concentration) ใหั้เจุาะเล้้อดส�งตรวจุ               

คัุดกรองทารกแรกเกิดคุรั�งแรกก�อน์ให้ัเล้้อดไม�ว�าอายุเท�าใดก็ตาม แล้ะให้ัเจุาะเล้้อด 

ส�งตรวจุคุัดกรองทารกแรกเกิดซิ�ำหัล้ังหัยุดใหั้เล้้อดอย�างน์้อย 48 ชั�วโมง แต�ไม�เกิน์  

อายุ 3 สัปดาหั์

3.3. ข้อ ังเกุต เน์้�องจุากสิทธิ์ประโยชน์์ของ สปสช  คุรอบคุลุ้มการเจุาะเล้้อดส�งตรวจุคุัดกรองทารก               

แรกเกิดซิ�ำเพยีง 1 คุรั�งที�อายุไม�เกิน์ 3 สัปดาหั์7 ทำใหั้การป ิบัติตามแน์วทางเวชป บิัติ อาจุจุะแตกต�าง ณ์ เวล้า          

ที�น์ิพน์ธ์์บทคุวามน์ี� เน์้�องจุากเหัตุผิล้ด้าน์การชดเชยคุ�าใช้จุ�าย
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 บทบาทของแพทยแ์ละกุมุารแพทยท์ั�วิไปี
ขณ์ะที�กำล้ังน์ิพน์ธ์์บทคุวามน์ี� (พฤษภิาคุม 2567) ร�างคุำแน์ะน์ำแน์วทางเวชป ิบัติใน์การตรวจุคุัดกรอง

ทารกแรกเกดิโรคุพนั์ธ์กุรรมเมแทบอล้กิแบบเพิ�มจุำน์วน์โรคุดว้ย Tandem Mass Spectrometry (TMS) พ ศ  2567 

กำล้ังอยู�ใน์ระหัว�างขั�น์ตอน์การประชาพิจุารณ์์ ได้แน์ะน์ำบทบาทของกมุารแพทย์ใน์การประเมิน์เด็กทารกที�กล้ับมา

ตรวจุด้วยผิล้การคุัดกรองทารกแรกเกิดเป็น์บวก ดังน์ี�5

4.1. ผู้รับุผิดีชอบุและ/ รือกุุมารแพทย์ใน รพ.ที�ทารกุเกุิดี มีหัน์้าที�ติดตามทารกใหั้มารับการประเมิน์

ที�โรงพยาบาล้ที�มีกุมารแพทย์ ใน์กรณ์ีเร�งด�วน์มาก ใหั้กล้ับมาภิายใน์ 24 ชั�วโมง เร�งด�วน์ปาน์กล้าง ใหั้กล้ับมาภิายใน์ 

48 ชั�วโมง

4.2. กุมุารแพทยป์ระเมนิอากุารทารกุและผลกุารตรวัจทาง อ้งปฎบิุติักุารเบุือ้งตน้ ดงันี์� อาการซิมึ 

หัอบ ไม�ดูดน์ม อาเจุียน์ ตับโต กล้ิ�น์ปัสสาวะผิิดปกติ ตัวอ�อน์ (hypotonia) น์�ำตาล้ใน์เล้้อดต�ำ (hypoglycemia) 

เล้อ้ดเป็น์กรด (metabolic acidosis) แล้ะอาจุจุะส�งเล้้อดตรวจุเพิ�มเติม ไดแ้ก� CBC, BUN, creatinine, electrolyte, 

ammonia, lactate, liver function test ตามแน์วทางของแต�ล้ะโรคุที�ได้ผิล้การตรวจุคุัดกรองเป็น์บวก

4.3. กุารประเมินทารกุ สรุปไดด้ังน์ี�  

4 3 1  กรณ์ีที�ทารกมีอาการผิิดปกติ

4 3 1 1  ปรึกษากุมารแพทย์เวชพัน์ธ์ุศาสตร์

4 3 1 2  ดูแล้เบ้�องต้น์ตามแน์วทางการวิน์ิจุฉีัยแล้ะรักษารายโรคุ

4 3 1 3  พิจุารณ์ารับเข้ารักษา (admit) หัร้อส�งต�อ (refer) ศูน์ย์โรคุหัายาก

4 3 2  กรณ์ีที�ทารกไม�มีอาการผิิดปกติ

4 3 2 1  พิจุารณ์าปรึกษากุมารแพทย์เวชพัน์ธ์ุศาสตร์

4 3 2 2  ส�งตรวจุคุัดกรองซิ�ำหัร้อส�งตรวจุย้น์ยัน์การวิน์ิจุฉีัย

4 3 2 3  ใหั้ทารกกล้ับบ้าน์ แน์ะน์ำสังเกตอาการที�ผิิดปกติแล้ะใหั้กล้ับมาโรงพยาบาล้ทัน์ทีที�มี

อาการ

4 3 2 4  น์ัดทารกมาติดตามผิล้การตรวจุคุัดกรองซิ�ำหัร้อผิล้การตรวจุวิน์ิจุฉีัย

4 3 2 5  หัากมีผิล้ผิิดปกติ ใหั้ป ิบัติเช�น์ข้อ 4 3 1

แพทยท์กุท�าน์มบีทบาทใน์การทำคุวามเขา้ใจุธ์รรมชาตแิล้ะขอ้จุำกดัของการทดสอบน์ี� เน์้�องจุากการทดสอบ

ต�าง  ย�อมมีข้อจุำกัด การตรวจุคุัดกรองทารกแรกเกิดที�ได้ผิล้บวก อาจุจุะเป็น์ผิล้บวกจุริง หัร้อผิล้บวกล้วงก็ได้           

การทดสอบใน์ล้ำดบั ดัไป (second tier test) เพ้�อยน้์ยนั์การวนิ์จิุฉียัจุงึมคีุวามสำคุญั แล้ะการทำ second tier test 

อาจุจุะมคีุวามแตกต�างใน์แต�ล้ะประเทศซิึ�งมบีริบทที�แตกต�างกนั์ ใน์อน์าคุต ประเทศไทยก็อาจุจุะมคีุวามหัล้ากหัล้าย

ไดต้ามแต�ศูน์ย์คุัดกรองทารกแรกเกิดแล้ะศูน์ย์โรคุหัายากที�รับผิิดชอบแล้ะดูแล้ใน์แต�ล้ะพ้�น์ที�8
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กลุ้�มทารกเกิดก�อน์กำหัน์ดแล้ะทารกที�เจุ็บปวย ได้รับยา �าเช้�อ สารอาหัารทางหัล้อดเล้้อดดำ (total           

parenteral nutrition  TPN) อาจุจุะเป็น์กลุ้�มที�เกิดผิล้บวกล้วงแล้ะผิล้ล้บล้วงได้ ทั�งจุากคุวามเจุ็บปวย สารต�าง  

ที�รับทางหัล้อดเล้้อดดำ การอดอาหัาร ซิึ�งทำใหั้คุ�าบางอย�างสูงหัร้อต�ำกว�าคุวามเป็น์จุริง5,6,8

ข้อคุวรคุำน์ึง คุ้อ ระยะเวล้าที�ได้ผิล้อาจุจุะแตกต�างกัน์ตามศูน์ย์คุัดกรองทารกแรกเกิด (ต�างกัน์ใน์แต�ล้ะเขต

สุขภิาพ) รวม ึงคุวามท้าทายทางภิูมิประเทศ เช�น์ โรงพยาบาล้ที�ตั�งอยู�บน์เกาะ อาจุจุะมีคุวามท้าทายใน์การขน์ส�ง

เพิ�มขึ�น์ การตรวจุคุดักรองทารกแรกเกดิอาจุจุะไดผ้ิล้หัล้งัจุากผิูป้วยมอีาการแสดงเกดิขึ�น์แล้ว้ แล้ะอาจุจุะไม�สามาร

ตรวจุหัาผิู้ปวยบางโรคุที�เป็น์กลุ้�มอาการรุน์แรงน์้อย (mild form) ดังน์ั�น์ ึงแม้จุะมีผิล้คุัดกรองทารกแรกเกิดเป็น์ล้บ 

แต�หัากมีอาการที�สงสัย คุวรเข้าสู�กระบวน์การปรึกษาศูน์ย์โรคุหัายากของเขตสุขภิาพ8

การตรวจุคุัดกรองทารกแรกเกิดวิธ์ีน์ี� ยังอาจุจุะทำใหั้พบกลุ้�มโรคุที�มีอาการรุน์แรงน์้อยหัร้อไม�มีอาการ เช�น์ 

short-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency ซิึ�งอาจุจุะพบได้ใน์บางกลุ้�มประชากร แล้ะไม�เคุยมีอาการ

ผิิดปกติ8

 แหล�งข�อม้ล นำกุารอ�างอิงกุารรักุษาโรคพันำธ์ุกุรรมเมแทบอลิกุที�มีภาวิะ 
ฉกุุเฉนิำ 

แหัล้�งข้อมูล้ที�สามาร ใช้ใน์การอ้างอิงการดูแล้รักษาโรคุพัน์ธ์ุกรรมเมแทบอล้ิกที�มีภิาวะฉีุกเฉีิน์ ได้สรุปไว้ใน์

ตารางที� 1

ตารางที� 1 แหัล้�งข้อมูล้ใน์การอ้างอิงการรักษาโรคุพัน์ธ์ุกรรมเมแทบอลิ้ก

ัวัข้อ

แน์วทางเวชป ิบัติใน์การตรวจุคุัดกรองทารกแรกเกิด 

โรคุพัน์ธุ์กรรมเมแทบอล้ิกแบบเพิ�มจุำน์วน์โรคุ  

(ฉีบับก�อน์ประชาพิจุารณ์์)

ACMG ACT Sheets สำหัรับผิล้คุัดกรองทารกแรกเกิด

BIMDG (British Inherited Metabolic Disease Group) 

Emergency Guidelines

Metabolic Emergency Protocol โดย MetabERN

แ ล�งข้อมูลอ้างอิง

https //www thaipediatrics org/?p 855 

https //www acmg net/ACMG/Medical-Genetics-

Practice-Resources/ACT Sheets and Algorithms

aspx 

https //bimdg org uk/site/guidelines asp 

https //www emergencyprotocol net/ 

เรียบเรียงโดย น์พ ภิวิน์ท์ กออน์ัน์ตกุล้
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สรปุี
การตรวจุคุัดกรองทารกแรกเกิดแบบเพิ�มจุำน์วน์โรคุมีประโยชน์์อย�างยิ�ง สามาร ล้ดโอกาสที�ผิู้ปวยโรคุ

พัน์ธ์ุกรรมเมแทบอล้ิกเกิดคุวามพิการหัร้อเสียชีวิตได้ อย�างไรก็ตาม การตรวจุยังมีข้อจุำกัดแล้ะผิล้บวกล้วง ดังน์ั�น์ 

กุมารแพทย์แล้ะแพทย์ทั�วไปคุวรทำคุวามเข้าใจุ เพ้�อให้ัคุำแน์ะน์ำ รวมทั�งการดูแล้ผู้ิปวยที�ได้รับผิล้ตรวจุคัุดกรอง       

เป็น์บวกใน์เบ้�องต้น์ได้อย�าง ูกต้องเหัมาะสม 
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