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การตรวจกรองทารกแรกเกิด  
 (Newborn  Screening)  

พรสวรรค   วสันต  
            

บทคัดยอ  
 การตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกในทารกแรกเปนนโยบายของกระทรวงสาธารณสุขในนานา
ประเทศท่ัวโลกเพราะ จะชวยลดการสูญเสียทางทรัพยากรบุคคลและทรัพยสินของประเทศชาติเปนอยางมาก  เริ่มจาก 
ประเทศสหรัฐอเมริกามีการตรวจกรองเฟนนิลคีโตนยูเรียหรือ พี.เค.ยู.    ซึ่งเปนโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกโรคแรกที่มี
การตรวจกรองและนําไปสูการวินิจฉัยที่รวดเร็วและตามดวยการรักษาดวยอาหาร/นมพิเศษเฉพาะโรคต้ังแตป ค.ศ. 
1963 เปนตนมา  สําหรับในทวีปเอเชีย   ประเทศญี่ปุนเปนประเทศแรกที่ไดเริ่มมีการตรวจกรองทารกแรกเกิด โดยเปน
นโยบายระดับประเทศในป ค.ศ. 1977 สําหรับประเทศไทย  กระทรวงสาธารณสุขไดมีการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด
ต้ังแตป พ.ศ. 2536 (ค.ศ.1993) ทําเปนโครงการนํารองในหลายจังหวัดทั่วประเทศโดยดําเนินการตรวจคัดกรอง 2 โรค 
คือ ภาวะตอมธัยรอยดบกพรองแตกําเนิดและเฟนนิลคีโตนยูเรีย และไดพัฒนาเปนนโยบายระดับชาติต้ังแตป พ.ศ. 
2539 เปนตนมา ความสําคญัของการตรวจกรองทารกแรกเกิด ไมใชเพียงการตรวจทางหองปฏิบัติการที่พบความ
ผิดปกติจากเลือดของทารกเทาน้ัน แตเปนการยืนยันการวินิจฉัยโรคและสงตอใหผูเช่ียวชาญเพ่ือการรักษาที่ถูกตอง
เหมาะสมตอไป  ดังน้ันกุมารแพทยจึงมีบทบาทสําคัญอยางยิ่งในการตรวจกรองทารกแรกเกิดตามองคประกอบที่
สําคัญ  5  สวน ไดแก 1) การตรวจวิเคราะหในทารกแรกเกิด  2) การติดตามทารกแรกเกิดที่มีผลของการตรวจกรองที่ 
“ไมปกติ”  3) มีการตรวจในหองปฏิบัติการท่ีมีความชํานาญพิเศษเพ่ือการตรวจวินิจฉัยยืนยันโรค 4) ทําการรักษาโรค 
5) มีการประเมินอยางตอเน่ืองโดยกุมารแพทยควรเปนศูนยกลางดําเนินงาน และใหขอมูลเก่ียวกับผลของโครงการ
ตรวจกรองอยางครบวงจร  
 การตรวจกรองทารกแรกเกิดเพ่ือปองกันภาวะปญญาออน (ตอมธัยรอยดบกพรอง)        และเฟนนิลคีโตน
ยูเรีย) ในประเทศไทยเริ่มขึ้นจากสาขาเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร  คณะแพทยศาสตรศิริราชพยาบาล ได
ริเริ่มงานวิจัยนํารองโดยไดรับเงินสนับสนุนจากมหาวิทยาลัยมหิดล ในป พ.ศ. 2536, 2538 และ 2540  ตอมาใน พ.ศ. 
2549    สํานักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติ (สปสช.)  ไดมีการแตงต้ังคณะกรรมการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด
แหงชาติโดยมีนายแพทยวินัย   สวัสดิวร   เปนที่ปรึกษา   นายแพทยปญญา กีรติหัตถยากร เปนประธานโดยมีผูแทน
จากคณะแพทยศาสตร มหาวิทยาลัยตาง ๆ และหัวหนาสวนงานราชการระดับกระทรวง กรมและ สปสช. เปน
คณะทํางาน    เพ่ือใหการตรวจกรองทารกแรกเกิดในประเทศไทยมีประสิทธิภาพมากขึ้น  
 
คําสําคัญ   การตรวจกรองทารกแรกเกิด    โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก   ภาวะปญญาออน  บทบาทกุมารแพทย 
 
 
 

1  บทความวิชาการ  
2  ศาสตราจารยแพทยหญิง สาขาเวชพันธุศาสตร   ภาควิชากุมารเวชศาสตร คณะแพทยศาสตรศิริราชพยาบาล  
 



ที่ประชุมวิชาการระดับชาติ “มหกรรมสรางเสริมสุขภาพและปองกันโรคในระบบหลักประกันสุขภาพถวนหนา กรุงเทพมหานคร”    

ผลงานวิชาการ (Proceedings) ในวันที่ 4 กรกฎาคม  2554  โรงแรมมิราเคิลแกรนดคอนเวนช่ัน หลักส่ี  กทม. 
158 

 

158 สํานักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติเขต 13 กรุงเทพมหานคร รวมกบั มหาวิทยาลัยศรีนครินทรวิโรฒ 
 

ความเปนมาและความสําคัญของปญหา 

 การตรวจกรองโรคพันธุกรรมเมตาบอลิก

ในทารกแรกเกิด เปนแนวทางการดูแลสุขภาพในเด็ก/

ทารกที่สําคัญ   โดยเฉพาะอยางยิ่งเปนนโยบายของ

กระทรวงสาธารณสุขในนานาประเทศท่ัวโลกมากกวา 

50 ประเทศเปนเวลารวม 40 ป ซึ่งนับเปน

มาตรฐานสากล   เน่ืองจากโรคที่ทําการตรวจคัดกรอง

น้ันเปนโรคที่พบไดบอยในประชากร  เชน ภาวะ

ตอมธัยรอยดบกพรองแตกําเนิด หรือแมแตโรคที่อาจ

พบไดไมบอยเทาโรคดังกลาว เชน เฟนนิลคีโตนยูเรีย  

แตโรคเหลาน้ีสามารถกอใหเกิดอันตรายรายแรงตอ

ระบบสมองประสาทของทารกแรกเกิดทําใหมีภาวะ

ปญญาออน สมองพิการจนถึงแกเสียชีวิตได  ซึ่งเปน

ภาระอันหนักยิ่งตอผูปวย ครอบครัวของผูปวย  

ตลอดจนสังคมและประเทศชาติ ในอันที่จะตอง

รับภาระดูแลและสรางสถานสงเคราะหหรือศูนยบริการ

สําหรับเด็กเหลาน้ี  นับเปนการสูญเสียทางทรัพยากร

บุคคลและทรัพยสินของประเทศชาติเปนอยางมาก  แต

ในทางตรงกันขามถาทารกแรกเกิดเหลาน้ีไดรับการ

วินิจฉัยอยางรวดเร็วและไดรับการรักษาต้ังแตในชวง

ทารกแรกเกิด  จะทําใหการรักษาไดผลดีและสามารถ

ปองกันภาวะปญญาออนและสมองพิการได 

 นอกจากน้ีการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด   

เปนวิธีการตรวจท่ีงาย ไดผลแมนยํา  ราคาไมแพง   

สามารถตรวจไดแตเน่ินๆกอนที่จะมีอาการแสดงของ

โรค เมื่อพบวาเปนโรคก็มีการรักษาที่ไดผลอยางชัดเจน 

ซึ่งในตางประเทศไดมีการศึกษาเปรียบเทียบคาใชจาย

ในการตรวจกับคาใชจายของรัฐในการดูแลรักษาภาวะ

ปญญาออน  พบวา การตรวจคัดกรองใหประโยชน

มากกวาและสามารถลดภาระของรัฐไดอยางชัดเจน 

 ในสหรัฐอเมริกาการตรวจกรองเฟนนิลคี

โตนยูเรียหรือ พี.เค.ยู.    ซึ่งเปนโรคพันธุกรรมเมตา

บอลิกโรคแรกที่มีการตรวจกรอง และนําไปสูการ

วินิจฉัยที่รวดเร็ว   ตามมาดวยการรักษาดวยอาหาร/นม

พิเศษเฉพาะโรคต้ังแตป ค.ศ. 1963 เปนตนมา   หลังจาก 

Dr.Robert  Guthrie   ซึ่งเปนแพทยคนแรกที่ไดพัฒนา

งานดานการตรวจวิเคราะห bacterial inhibition assay 

(BIA)  เพ่ือตรวจหาระดับ phenylalanine     จากหยด

เลือดที่เจาะจากสนเทาของทารกแรกเกิดใสกระดาษซับ  

(filter paper)1-3,12  ตอมาการตรวจกรองทารกแรกเกิดได

ขยายออกไป     โดยมีการตรวจภาวะธัยรอยดบกพรอง  

(congenital hypothyroidism)  และโรคพันธุกรรมเมตา

บอลิกอื่นๆ     ในประเทศท่ีพัฒนาแลวหลายประเทศท่ัว

โลก โดยเฉพาะทวีปอเมริกาเหนือ  ทวีปยุโรป และ

ออสเตรเลีย   สําหรับในทวีปเอเชีย   ประเทศญี่ปุนเปน

ประเทศแรกที่ไดเริ่มมีการตรวจกรองทารกแรกเกิดโดย

เปนนโยบายระดับประเทศในป ค.ศ. 1977  ตอมา

ประเทศจีนและประเทศอ่ืนๆ ในทวีปเอเชีย ก็ไดมีการ

ตรวจกรองทารกแรกเกิด  จุดประสงคหลัก ก็คือการ

ปองกันภาวะปญญาออนและสมองพิการในเด็ก/ทารก

แรกเกิด   สําหรับอุบัติการณของเฟนนิลคีโตนยูเรีย  ใน

ประเทศจีน 1 ตอ 15,000  ทารกเกิดมีชีพซึ่งคลายคลึง

กับสหรัฐอเมริกา สําหรับประเทศไทยยังไมทราบ

อุบัติการณ  สวนอุบัติการณของ congenital 

hypothyroidism  1 ตอ 3,000- 4,000  ทารกเกิดมีชีพ4-8   

 สําหรับประเทศไทย  กระทรวงสาธารณสุข

ไดมีการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดต้ังแตป พ.ศ. 2536   

โดยเปนโครงการนํารองในหลายจังหวัดทั่วประเทศ  

และไดพัฒนาเปนนโยบายระดับชาติต้ังแตป พ.ศ. 2539  

เปนตนมา โดยเปนการใหบริการประชาชนแบบไมตอง

เสียคาใชจาย  ทั้งน้ีเปนไปตามนโยบายของรัฐบาลที่เนน

คุณภาพประชากรเปนหลัก และเพ่ือลดภาระของรัฐใน

ระยะยาวตามแผนพัฒนาเศรษฐกิจแหงชาติฉบับ ที่  8   



ที่ประชุมวิชาการระดับชาติ “มหกรรมสรางเสริมสุขภาพและปองกันโรคในระบบหลักประกันสุขภาพถวนหนา กรุงเทพมหานคร”    

ผลงานวิชาการ (Proceedings) ในวันที่ 4 กรกฎาคม  2554  โรงแรมมิราเคิลแกรนดคอนเวนช่ัน หลักส่ี  กทม. 
159 

 

159 สํานักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติเขต 13 กรุงเทพมหานคร รวมกบั มหาวิทยาลัยศรีนครินทรวิโรฒ 
 

(ป พ.ศ. 2539-2545)   ทั้งน้ีทางกระทรวงสาธารณสุขได

ดําเนินการตรวจคัดกรอง 2 โรค คือ ภาวะตอมธัยรอยด

บกพรองแตกําเนิดและเฟนนิลคีโตนยูเรีย32-33 

หลักการของการตรวจกรองทารกแรกเกิด 
 การตรวจกรองทารกแรก เ กิด  (newborn  
screening) เปนกระบวนการทางสาธารณสุขของ
ประเทศ ในปจจุบันทารกแรกเกิดทุกคนที่เกิดมาใน
ประเทศที่พัฒนาแลว เชน สหรัฐอเมริกาจะไดรับการ
ตรวจกรองหลังคลอดเพียง 2-3วัน โดยการเจาะเลือดสน
เทาเพ่ือตรวจวิเคราะหโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกรวมทั้ง
การตรวจกรองการไดยิน มีการพัฒนาโครงการตรวจ
กรองทารกแรกเกิด  และการรักษาภายในแตละรัฐ 
เ น่ืองจาก เปนโครงการในความรับ ผิดชอบของ
กระทรวงสาธารณสุข   จะมีการดําเนินงานที่เปนระบบ   
โดยมีการตรวจวิเคราะห การติดตาม การวินิจฉัยและ
การรักษาโดยมีการประเมินเปนระยะ ดังน้ันการตรวจ
กรองทารกแรก เ กิดจึ งไม ใช ก ารตรวจทางหอง 
ปฏิบัติการที่พบความผิดปกติจากเลือดของทารกเทาน้ัน 
แตมีความสําคัญที่จะตองมีการยืนยันการวินิจฉัยโรค
และสงตอให ผู เ ช่ี ยวชาญเ พ่ือการรักษาที่ ถูกตอง
เหมาะสมตอไป 9-12      
              การตรวจกรองทารกแรกเกิดมีองคประกอบที่
สําคัญ  5  สวน  ที่กุมารแพทยมีบทบาทสําคัญอยางยิ่ง
ไดแก 6,9,11,13,16,17,35 

1. Newborn  testing  
2. Follow-up of abnormal screening results 

to facilitate timely diagnostic testing and   
management  

3.  Diagnostic  testing  
4.  Disease management which requires 

coordination with the medical team and 
genetic  counseling  

5. Continuous evaluation and improvement 
of the newborn screening system  

1.  Testing of Newborn infants  (การตรวจวิเคราะห
ในทารกแรกเกิด)  

กุมารแพทยและสูติแพทยมีบทบาทสําคัญใน
การใหความรูแกบิดามารดาของทารกแรกเกิดเก่ียวกับ
การตรวจกรอง  ผลประโยชนที่ทารกจะไดรับหาก
ไดรับการวินิจฉัยรวดเร็ว  และผลเสียรายแรงที่ทารก
ไดรับจากการตรวจกรองลาชา รวมท้ังกระบวน การของ
การตรวจกรองและการติดตาม   กุมารแพทยมีหนาที่ 
อธิบายใหพอแมเขาใจและเห็นความสําคัญของ  consent 
form  โดยปกติการตรวจกรองมักกระทําภายใน 2-3 วัน
หลังคลอดในเด็กทารกคลอดครบกําหนดที่สบายดี  
กุมารแพทยควรตระหนักถึงปจจัยตางๆที่เก่ียวของหรือ
มีผลกระทบตอผลของการตรวจกรอง เชน อายุของ
ทารกแรกเกิดคลอดครบหรือกอนกําหนด  การจําหนาย
ทารกเร็วกวาปกติ   อาหารหรือนมที่ไดรับ   การให
เลือดและการใหอาหารทางหลอดเลือด   ปจจัยตางๆ
เหลาน้ีควรไดรับการบันทึก ซึ่งบางครั้งอาจมีปญหาได
ในบางโรงพยาบาลที่มีทารกแรกเกิดจํานวนมาก หรือมี
บุคลากรทางการแพทยและพยาบาลไมเพียงพอและขาด
การสนับสนุนทางดานเทคนิค 35 
2.   Follow-up  (การติดตาม)  

การติดตามทารกแรกเกิดที่มีผลของการตรวจ
กรองที่ “ไมปกติ”  มีความสําคัญอยางยิ่งยวด  หากเรา
ตองการหลีกเล่ียงไมใหเกิดความพิการทางสมอง   ภาวะ
ปญญาออนหรือเสียชีวิต   หนาที่อันสําคัญของกุมาร
แพทยคือ การติดตามทารกแรกเกิดเหลาน้ีเพ่ือนํามาสู
การวินิจฉัยยืนยันโรค   และการรักษาที่ถูกตอง
เหมาะสมตอไป  ระยะเวลาที่เหมาะสมจะแตกตางกัน
ในแตละโรคและความรุนแรงของผลการตรวจกรอง   
ตัวอยางเชน  Maple syrup urine disease, congenital 
adrenal hyperplasia  และ galactosemia    เปน 3 โรคที่
ทําใหทารกเสียชีวิตไดอยางรวดเร็ว   เวนแตไดรับการ
รักษาอยางทันทวงที   กุมารแพทยควรเปนบุคคลแรก
หรือดานแรก ที่ทารกแรกเกิดที่มีผลการตรวจกรองที่
ผิดปกติมาพบเพ่ือดําเนินการตรวจวินิจฉัยยืนยันและ
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รักษาตอไป   กุมารแพทยควรมีความรูในการรักษา
เบื้องตนและทราบวาจะสงตอผูปวยไปที่ใด   รวมท้ัง
ติดตามการวินิจฉัยยืนยันโรคในทารกน้ันๆดวย    กุมาร
แพทยควรมีความพรอมที่จะอธิบายใหครอบครัวของ
ทารกทราบถึงผลการตรวจกรองที่ใหผลผิดปกติ    
ตลอดจนผลบวกลวง  (false-positive)   และขั้นตอนที่
จะดําเนินการตอไป35  
3.  Diagnostic  Testing   (การตรวจวินิจฉัยยืนยันโรค)  
   หลายโรคที่ตรวจพบโดยกตรวจกรองทารก
แรกเกิดและมีความหลากหลาย(heterogeneous)   ความ
หลากหลายน้ีเองที่ทําใหตองมีการตรวจใน
หองปฏิบัติการที่มีความชํานาญพิเศษ  (specialized 
laboratory testing) รวมท้ังการแปลผลและการรักษา  
กุมารแพทยควรทํางานรวมกับหองปฏิบัติการดังกลาว
และแพทยที่ใหการรักษาในเบื้องตน  โดยติดตาม
ประสานงานเก่ียวกับการดูแลทารก เมื่อไดการวินิจฉัย
ยืนยันโรคแลว35  
4.  Disease  Management  (การรักษาโรค)  

โดยปกติทารกที่เปนโรคที่ตรวจพบจากการ
ตรวจกรองทารกแรกเกิด    มักตองการการรักษาตลอด
ชีวิต  เด็กทุกคนควรไดรับการประสานงานในการรักษา  
โดยตองมีความตอเน่ืองและโดยแพทยที่มีความชํ่าชอง
และเช่ียวชาญเฉพาะทาง  มีการประสานงานท่ีดี  มี
ความเขาอกเขาใจครอบครัวเปนอยางดี  โดยคํานึงถึง
วัฒนธรรมทองถ่ินเปนหลัก  กุมารแพทยมีบทบาทเปน
ศูนยกลางในการพัฒนาครอบครัวใหมีความรูเก่ียวกับ
โรคที่ลูกเปนหรือไดรับการวินิจฉัยจากแพทย  
จําเปนตองมีผูเช่ียวชาญเฉพาะโรคซึ่งเขาใจสาเหตุของ
โรคน้ันๆ   เขาใจพยาธิวิทยาและสรีรวิทยาของโรค  
รวมท้ังมีความรูเก่ียวกับความหลากหลายของโรค  และ
ประเด็นที่เก่ียวกับดานจิตใจอารมณและสังคมเก่ียวกับ
โรคน้ันๆ การใหคําปรึกษาแนะนําทางพันธุศาสตร  
รวมท้ังการตรวจหาพาหะของโรคในสมาชิกใน
ครอบครัว   ตลอดจนการวินิจฉัยกอนคลอดในครรภ
ตอไปดวย35 

5.    Evaluation   (การประเมิน) 
  การตรวจกรองทารกแรกเกิดควรเปนระบบ 
และไดรับความรวมมือจากองคประกอบตางๆ ที่
เก่ียวของ ซึ่งหมายความวาจะตองมีความสมํ่าเสมอ  การ
สื่อสารที่ดีและรวดเร็วระหวางหองเด็ก (nursery) 
หองปฏิบัติการ  หนวยงานของกระทรวงสาธารณสุข  
กุมารแพทยและแพทยผูเช่ียวชาญ  เพ่ือจะใหระบบ
ดังกลาวทํางานไดอยางมีประสิทธิภาพ  ทุกสวนที่
เก่ียวของสมควรไดรับการประเมินอยางตอเน่ือง  โดย
การรวบรวมและวิเคราะหขอมูล  รวมท้ังผลลัพธของ
โครงการท้ังหมด  กุมารแพทยควรเปนศูนยกลางในการ
ดําเนินงาน   (implementation)   และสามารถใหขอมูล
เก่ียวกับผลของโครงการตรวจกรองอยางครบวงจร35 
กฎเกณฑในการตรวจกรองทารกแรกเกิด 9,13-14,16-17,24-

25,35   1.  ตองมีการรักษาที่ไดผลอยางชัดเจน  

2.  หากไมไดรับการรักษาอยางถูกตองและ

ทันทวงทีจะเกิดผลเสียอยางรายแรงตอทารก 

3.  อุบัติการณของโรคคอนขางสูง ถึงแมสวน

ใหญจะเปนกลุมโรคที่คอนขางพบไดนอย 

4.  สามารถตรวจพบไดแตเน่ินๆ กอนที่จะมี

อาการแสดงของโรค 

5.  วิธีการตรวจตองงาย  แมนยําและราคาไม

แพง 

6.  การตรวจวินิจฉัยและการรักษาตองกระทํา

โดยเร็ว 

7. จะตองมีการติดตามผลของการรักษาและ

ประเมินผลทั้งระหวางและหลังการรักษา 

การตรวจกรองทารกแรกเกิดในสหรัฐอเมริกา  

เน่ืองจากการตรวจกรองทารกแรกเกิดเริ่มตน

ที่สหรัฐอเมริกาเปนประเทศแรกในโลก  จึงสมควรเลา

ประวัติความเปนมา  โดยแบงไดเปน   3  ระยะ  

 ระยะแรก  (early phase : establishing 

newborn screening in the public health sector) 4-8,35  
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ในป ค.ศ. 1934  Dr.Ashborn  Folling  ได

รายงาน  phenylketonuria  (PKU)  เปนสาเหตุของภาวะ

ปญญาออนในเด็กคนหน่ึงซึ่งมารดายืนยันใหหาสาเหตุ

ของภาวะปญญาออน  ตอมาในป ค.ศ. 1954   Dr. Horst 

Bickel  พบวาโรคนี้สามารถใหการรักษาไดดวยการให

อาหารท่ีมี  phenylalanine ตํ่า    ถาใหการรักษากอนที่

ผูปวยมีอาการจะสามารถปองกันภาวะปญญาออนได     

ในป ค.ศ. 1962  Dr.Robert  Guthrie    (ซึ่งมีบุตรชาย

ปญญาออนและหลานสาวเปน PKU)   คนพบวิธีการ

ตรวจโรค phenylketonuria     โดยใชเลือดหยดลงบน

กระดาษซับกรอง และนําไปตรวจหาระดับของ 

phenylalanine   ดวยวิธี  bacterial  inhibition  assay 

(BIA)     ซึ่งเปนวิธีการตรวจท่ีทําไดงาย ราคาถูก การ

เก็บตัวอยางสงตรวจใชเลือดเพียงไมก่ีหยด และตัวอยาง

เลือดก็มีความคงตัว สามารถสงไปตรวจยังหอง 

ปฏิบัติการที่อยูหางไกลได ซึ่งตอมาวิธีการดังกลาวก็ได

แพรหลายในหลายประเทศทั่วโลก 

 ในป ค.ศ. 1965  American Academy of  

Pediatrics Committee on the Fetus and Newborn   ได

แนะนําการตรวจกรองทารกแรกเกิดสําหรับ  PKU  ใน

ทารกแรกเกิดทุกราย  (ภายใน 24 ช่ัวโมงหลังไดรับนม 

และกอนกลับบาน)   รัฐบาลสหรัฐอเมริกาใหการ

สนับสนุนโดยผาน Children’s Health Bureau   ซึ่ง

ตอมาเรียก Maternal and Child Health Bureau 

(MCHB)  ในชวงแรกมีความหลากหลายมากในการ

ตรวจกรองทารก    แรกเกิด    ตอมามีการพัฒนาเปน

หองปฏิบัติการใน 3 ภาคของประเทศสหรัฐอเมริกา  

ไดแก รัฐแมสซาซูเซตต  รัฐโคโลราโดและรัฐโอเรกอน 

หลายปตอมามีการรวมกันในระดับหองปฏิบัติการใน

หลายรัฐ  เชน รัฐนอรธดาโกตาและรัฐไอโอวา รัฐ

มิสซิสซิปปและรัฐเทนเนสซ่ี และรัฐเดลาแวรกับรัฐแมรี่

แลนด เปนตน  บางรัฐมี หองปฎิบัติการเอกชน  เชน  รัฐ

เพนซิลเวเนียและกรุงวอชิงตันดีซี  เปนตน    สําหรับ

โรคที่มีการตรวจกรอง   นอกจาก  PKU  และ  

congenital hypothyroidism  แลวก็ยังมีการตรวจกรอง 

sickle cell disease  และ hemoglobinopathies  อื่นๆ  

รวมท้ังธาลัสซีเมีย   ตอมา ในป ค.ศ. 1997 บางรัฐมีการ

ตรวจ cystic  fibrosis    

 ในระยะแรกน้ี  การตรวจกรองทารกแรกเกิด

ยังไมเปนระบบ (fragmented)  โดยแตละรัฐจะทํากันเอง  

และมีความหลากหลายในโรคที่ตรวจกรอง 

โรงพยาบาลบางแหงคัดกรองเอง  รวมทั้งมีตรวจที่

หองปฎิบัติการ เอกชนดวย   สําหรับหองปฏิบัติการของ

รัฐก็มีปญหาไมเปนรูปแบบเดียวกัน   ตอมาไดมีการ

รวมกลุมหองปฎิบัติการใหเปนระบบมากขึ้น  

(consolidated newborn screening laboratory testing 

centers)   โดยสรุปในระยะแรกน้ีมีการตรวจกรองโดย

เนนที่ PKU  เพียงโรคเดียว  จากการเจาะเลือดสนเทา

ทารกแรกเกิดโดยสง ไปหองปฏิบัติการกลาง     ตอมามี

การพัฒนาระบบบริการและติดตามของกระทรวง

สาธารณสุขในแตละรัฐ   ดังน้ันในระยะนี้เมื่อพูดถึงการ

ตรวจกรองทารกแรกเกิด  แพทยและผูเก่ียวของจะคิดถึง

เฉพาะ  PKU  เทาน้ัน 

ระยะท่ีสอง  (Middle phase : expansion of 

newborn screening testing panels) 9-18,22-27,35    

เริ่มในราวกลางป ค.ศ. 1970 จนถึง ค.ศ. 1990  

เปนเวลาประมาณ 20 ป ไดมีการขยายการตรวจกรอง

ออกไป โดยรวมโรคอื่น ๆ เขาไปดวย เชน congenital 

hypothyroidism (CH) ซึ่งพบไดบอยกวา PKU ถึง 5 เทา   

สืบเน่ืองจากมีความกาวหนาทางเทคโนโลยี ที่ทําใหการ

ตรวจ CH sensitivity  ดีขึ้นในขณะท่ีคาตรวจราคาถูก  

และเทคโนโลยีของการตรวจกรองโดยอัตโนมั ติ 

(automated blood spot sample preparation)   การตรวจ

ก ร อ ง  CH น้ี ต อ ง ใ ช เ ท ค โ น โ ล ยี ใ ห ม ๆ  เ ช น 
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immuno/radiochemical methods นําไปสูการตรวจดวย 

radioimmunoassays (RIAs) และ enzyme–linked 

immunosorbent assays (ELISAs)  การตรวจกรองสวน

ใหญในสหรัฐอเมริกาในระยะน้ีจะเลือกตรวจ T4 กอน   

แลวจึงตามดวย TSH   เน่ืองจากทารกแรกเกิดใน

สหรัฐฯ ไดรับการตรวจกรองรวดเร็วภายใน 24-48 

ช่ัวโมงหลังคลอด แตก็จะมีปญหาการตรวจกรอง TSH 

ที่ ให ผลบวกสู ง เ กินความ เปนจริ ง     เ น่ื อ งจ าก 

physiologic  TSH surge   ดังน้ัน การตรวจ TSH เพียง

อยางเดียว   อาจทําใหไมสามารถตรวจพบ secondary  

hypothyroidism ได  

 โดยที่การตรวจกรองในระยะที่สองนี้สามารถ

ตรวจโรคไดมากขึ้น   ไมเพียงแค PKU และ CH เทาน้ัน 

แตมีการตรวจกรอง hemoglobinopathy  และ sickle cell 

disease เพ่ิมเติมดวย   ในป ค.ศ.1987  ไดมีการประชุม

ของ  NIH Consensus Development Conference on 

Newborn Screening for Sickle Cell Disease and other 

Hemoglobinopathies ดังน้ันบางโครงการก็จะมีการต้ัง 

expert advisory committee ขึ้นเพ่ือพิจารณาเพ่ิมเติมโรค 

ตางๆ ที่จะตรวจในแตละรัฐ  โดยยึดพ้ืนฐานและขอมูล

ทางวิทยาศาสตรการแพทย  บางโครงการเพ่ิมเติมโรค

โดยอิทธิพลและความคิดเห็นของประชากร และ

เจาหนาที่ของรัฐ จึงทําใหมีการตรวจกรองที่หลากหลาย 

ในชวง ค.ศ.1980  เปนตนมา   มีการตรวจ 

DNA ใน sickle cell disease ตอมาในโรค cystic 

fibrosis, congenital adrenal hyperplasia   และ medium 

chain acyl CoA dehydrogenase (MCAD) deficiency   

เปนตน 

ในราวป ค.ศ.1990 ไดมีการพัฒนาเทคโนโลยี

ใหมๆ เกิดขึ้น  ไดแก  molecular genetic methodologies  

และ  tandem mass spectrometry (MS/MS)  

นอกจากน้ันยังมีการตรวจกรองการไดยิน  (hearing 

testing technologies)   ซึ่งในปจจุบันมีการตรวจกรอง

การไดยินในทารกแรกเกิดอยางแพรหลาย 

 ระยะท่ีสาม  (Most recent phase : broader 

expansion of diseases and technologies) 21-31,34-37   

การขยายและเพ่ิมเติมจํานวนโรคท่ีตรวจกรอง

เกิดขึ้นในชวงป ค.ศ.1990 ถึงปจจุบัน  มีความเก่ียวโยง

กับระบบสาธารณสุข (Public health system) ในแตละ

รัฐ  ปจจุบันทุกรัฐในสหรัฐอเมริกาตรวจ PKU  และ 

CH  เน่ืองจากโรคทั้งสองไดมีวิวัฒนาการมาต้ังแตใน

ระยะแรกของการตรวจกรองทารกแรกเกิดอยางไรก็

ตาม เน่ืองจากยังไมมีนโยบายในระดับรัฐบาลกลาง 

(federal government)  จึงมีความหลากหลายมาก   

พบวาบางรัฐตรวจ 3 โรค  แตบางรัฐตรวจถึง 30 โรค

ดวยกัน  โดยท่ีบางรัฐยังใชวิธี BIA ซึ่งพัฒนาโดย 

Dr.Robert Guthrie เมื่อ 40 ปกอน ในขณะที่บางรัฐใช

เทคโนโลยีที่ทันสมัยที่สุด คอื tandem mass 

spectrometry  

 ในป ค.ศ.1999 American Academy of 

Pediatrics (AAP) และ  Health Resources and Services 

Administration  (HRSA)  ใหการสนับสนุนใหมีการ

ประชุม Newborn Screening Task Force เพ่ือพิจารณา

ความแตกตางและหลากหลายดังกลาว  และตีพิมพใน   

ป ค.ศ.2000   โดยมีสาระสําคัญ คือ  การตรวจกรอง

ทารกแรกเกิดจะตองเปนระบบที่มีการประสานงานกัน

เปนอยางดี (integrated system) โดยมี ระยะ 

preanalytic (education, informed decision making, 

sample collection)   ระยะ analytic (laboratory testing)  

และ ระยะ postanalytic  (follow-up confirmation, 

diagnosis, treatment/management, counseling,  

program evaluation)     ตอมา March of Dimes Birth 

Defects Foundation  (MOD)   ตอบสนองตอขอ

เรียกรองของ  Newborn Screening Task Force Report  

โดยแนะนํา   ใหมีการพัฒนางานดานการตรวจกรองให
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มีความรวดเร็วขึ้น  โดยเนนผลประโยชนที่ทารกแรก

เกิดจะไดรับเปนหลัก   โดยมีองคกรตาง ๆ เชน  

National Coalition For PKU and Allied Disorder  ได

เรียกรองสิทธิของผูปวยและครอบครัวในหลายรัฐ  

รวมกับ  HRSA  และ  American College  of Medical 

Genetics และหลายองคกรไดรวมกันพัฒนาประเด็น

ตางๆที่สําคัญของการตรวจกรองทารกแรกเกิดใน

ประเทศสหรัฐอเมริกา   โดยเรียกรองใหมีการตรวจ

อยางนอย  8 โรคดวยกันไดแก  PKU, congenital 

hypothyroidism, congenital adrenal hyperplasia, 

galactosemia, sickle cell disease, biotinidase 

deficiency, maple syrup urine disease และ 

homocystinuria   ในป ค.ศ. 2000 ประเทศสหรัฐอเมริกา  

โดย National Newborn  Screening and Genetics 

Resource Center (NNSGRC) รวมกับ HRSA และ CDC 

ทบทวนการตรวจกรองทารกแรกเกิดโดย tandem mass 

spectrometry (MS/MS) เพ่ือขยายการตรวจกรองโรค

กลุมพันธุกรรมเมตาบอลิกออกไป21-31,34-37 

ในป ค.ศ.2006  American  Academy of 

Pediatrics  แนะนําใหตรวจกรองโรคดังตอไปน้ี  

biotinidase deficiency, congenital adrenal hyperplasia, 

congenital hearing loss, congenital hypothyroidism, 

cystic fibrosis, galactosemia, homocystinuria, maple 

syrup urine disease, medium-chain acyl-coenzyme A 

dehydrogenase deficiency, phenylketonuria, sickle cell 

disease/other hemogolbinopathies  และ  tyrosinemia.  

(www.pediatrics.org/cgi/content/full/118/3e934)  

ตอมามีการพัฒนาเทคโนโลยีใหมๆโดยเฉพาะ tandem 

mass spectrometry  ซึ่งลดคาใชจายลง     ตรวจได 50-

60 โรค    แตเน่ืองจากการลงทุนเครื่องมือที่มีราคาสูงใน

ตอนแรกและขาดแคลนบุคลากรท่ีมีความเช่ียวชาญใน

การแปลผลทางหองปฏิบัติการ ทําใหมีปญหาและเปน

อุปสรรคในการพัฒนางานตรวจกรองทารกแรกเกิดใน

หลายรัฐของสหรัฐอเมริกา    สวนใหญหองปฏิบัติการ

เอกชนซึ่งมีศักยภาพมากกวาในดานการลงทุนที่มีราคา

สูง  (มากกวาหองปฏิบัติการของรัฐ)  จึงเปนที่นากังวล

พอสมควร   เน่ืองจากหองปฏิบัติการเอกชนดังกลาวมัก

ดําเนินการเพ่ือแสวงหากําไร   และกอใหเกิดความไม

เทาเทียมกันบนพ้ืนฐานของฐานะทางสังคมและ

เศรษฐกิจที่แตกตางกันมาก34-36  

โดยสรุปวิวัฒนาการของการตรวจกรองทารก

แรกเกิดในประเทศสหรัฐอเมริกา ไดเปล่ียนแปลงจาก

การเริ่มตนเมื่อ 40 ปกอนที่ตรวจเพียงโรคเดียว (PKU)  

จนถึงปจจุบันที่มีการตรวจโดยเทคโนโลยีที่ทันสมัย 

(MS/MS) และตรวจไดถึง 50-60 โรค  รวมท้ัง  

molecular genetics  ซึ่งจําเปนตองอาศัยเครื่องมือที่มี

ความชํ่าชองสูงและบุคลากรท่ีไดรับการอบรมมาเปน

อยางดี   อยางไรก็ตามก็ยังมีคําถามอีกมากมาย     ดังน้ัน

การตรวจกรองทารกแรกเกิดในสหรัฐอเมริกายังนับเปน

การทาทาย ที่เปรียบเสมือนเริ่มตนจากการตรวจใน

ทารกแรกเกิด  ตอมาพัฒนาไปสูวัยเตาะแตะ/วัยรุน  และ

กําลังจะเขาสูวัยผูใหญ   ซึ่งการตรวจทางพันธุกรรม  

(Genetic Medicine)  สามารถนําไปสูการวินิจฉัยและ

การรักษาโรคพันธุกรรมไดอยางกวางขวางตอไปใน

อนาคต27,29,31,34-37 
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Table. 1  Newborn Screening in the Asia-Pacific Countries 
 

 
Country 

 
Newborn  Screening  

 
 

JAPAN 
 
Phenylketonuria, MSUD, homocystinuria, galactosemia, 
congenital hypothyroidism, congenital adrenal hyperplasia  
 

 
KOREA 

 
Phenylketonuria, congenital hypothyroidism 
 

 
PHILIPPINES 

 
Congenital hypothyroidism, congenital adrenal hyperplasia,  
phenylketonuria, galactosemia, homocystinuria  
 

 
CHINA 

 
Phenylketonuria, congenital hypothyroidism 
 

 
INDIA 

 
Phenylketonuria, tyrosinemia, MSUD 
 

 
HONG KONG 

 
G6PD deficiency,  congenital  hypothyroidism 
 

 
SINGAPORE 

 
G6PD deficiency,  congenital  hypothyroidism 
 

 
TAIWAN 

 
Congenital hypothyroidism, phenylketonuria, homocystinuria,  
galactosemia, G6PD  
 

 
NEW ZEALAND 

 
PKU, MSUD, Biotinidase deficiency, galactosemia, congenital 
hypothyroidism, congenital adrenal hyperplasia, cystic fibrosis  
 

 
THAILAND  

 
Phenylketonuria, congenital hypothyroidism  
 

จาก Proceeding, 3rd Asia-Pacific Regional Meeting of the International Society for Neonatal Screening  “Neonatal 
Screening in the 21st  Century” , November 15-18, 1998, Chiang Mai, Thailand.  Southeast Asian  Journal of 
Tropical Medicine and Public Health  Volume 30 Supplement 2, 1999.  

 
 

การตรวจกรองทารกแรกเกิดในทวีปอาเซีย19,20  
 ในป ค.ศ. 1993 Dr.Hiroshi  Naruse   ซึ่ง
เปนหน่ึงในผูบุกเบิกการตรวจกรองทารกแรกเกิดใน
ประเทศญี่ปุนและเปน President, International Society 
for Neonatal Screen (ISNS)   ไดจัดใหมีการประชุม 
First Asia-Pacific Regional Meeting of the 
International Society for Neonatal Screen  (APRM of  
ISNS)      ที่เมือง Sapporo  ประเทศญี่ปุน เมื่อวันที่ 20-
23 เดือนมิถุนายน ค.ศ. 1993 (พ.ศ. 2536)   เพ่ือกระตุน 

 
 
ใหแพทย         และนักวิทยาศาสตรในประเทศตางๆใน
ทวีปอาเซียสนใจและดําเนินการตรวจกรองทารกแรก
เกิดใหแพรหลายออกไป    ผูชวยศาสตราจารยแพทย
หญิงพรสวรรค  วสันต   ไดรับเชิญใหเขารวมประชุม
ครั้งน้ีดวย   และไดรับความรูจากการประชุมดังกลาว
มากมายที่สําคัญก็คือ ไดพบปะแพทยและ
นักวิทยาศาสตรจากนานาประเทศในทวีปอาเซีย  อาทิ
เชน  ประเทศฟลิปปนส, ฮองกง, จีน, ญี่ปุน, ออสเตรเลีย  
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หลายประเทศจากทวีปยุโรป    และสหรัฐอเมริกา   อัน
เปนจุดเริ่มตนใหดําเนินการตรวจกรองทารกแรกเกิดที่
โรงพยาบาลศิริราชโดยจัดทําเปนโครงการวิจัยนํารอง
ในปตอมาและไดรับการสนับสนุนจากมหาวิทยาลัย 
มหิดลเปนเวลา 3  ป  

 ตอมาการประชุม Asia-Pacific Regional 

Meeting of International Society on Neonatal Screen 

(ISNS)   ครั้งที่ 2  จัดใหมีขึ้นที่ Hong Kong  เมื่อเดือน

พฤศจิกายน ค.ศ.1995 (พ.ศ. 2538)  ซึ่งรองศาสตราจารย       

แพทยหญิงพรสวรรค วสันต  ไดเขารวมประชุมและ

ไดรับเปนเจาภาพจัดการประชุม 3rdAsia-Pacific 

Regional Meeting of International Society on Neonatal 

Screen  ที่ประเทศไทย  เมื่อวันที่ 15-18 พฤศจิกายน 

พ.ศ. 2541 ณ โรงแรมโลตัสปางสวนแกว จังหวัด

เชียงใหม  โดยสมาคมเวชศาสตรปริกําเนิดแหงประเทศ

ไทย  และชมรมตรวจกรองทารกแรกเกิดแหงประเทศ

ไทย  National Center for Genetic Engineering and 

Biotechnology  (Thailand)   และ   The Japanese 

Society for  Mass Screening (Japan)  รวมเปนเจาภาพ      

มีผูเขารวมประชุม ทั้งหมดประมาณกวา  200 คน  ไดแก   

กุมารแพทยและสูติแพทย    นักวิทยาศาสตร     เทคนิค

การแพทยทั้งในประเทศไทยและนานาชาติ ทําใหแพทย

และนักวิทยาศาสตรไทยมีความรูและใหความสนใจการ

ตรวจกรองทารกแรกเกิดมากขึ้น   นับวาประสพ

ความสําเร็จเปนอยางดี19,20   การประชุมครั้งที่ 4  

ประเทศฟลิปปนสไดรับเปนเจาภาพ  เมื่อเดือนตุลาคม  

พ.ศ.  2544   การประชุมครั้งที่ 5  จัดที่เมือง  Shanghai  

ประเทศจีนเมื่อเดือนกันยายน พ.ศ. 2547  การประชุม

ครั้งที่ 6  ของ ISNS  จัดที่เมือง Awaji  Island, Hyogo & 

Tokushima  ประเทศญี่ปุน  เมื่อวันที่  16-19  กันยายน 

พ.ศ. 2549     ซึ่งศาสตราจารยแพทยหญิงพรสวรรค   

วสันต   ไดรับเชิญเปนวิทยากรและตัวแทนจากประเทศ

ไทยในหัวขอเรื่อง   “Newborn Screening in Thailand : 

Challenges and Opportunities” 40  

การตรวจกรองทารกแรกเกิดของโรงพยาบาลศิริราช   
 ความคิดที่จะใหมีการตรวจกรองทารกแรก
เ กิด เ พ่ือปอง กันภาวะปญญาออน (ตอมธั ยรอยด
บกพรอง) และเฟนนิลคีโตนยูเรีย)เกิดขึ้นในประเทศ
ไทยน้ัน เริ่มขึ้นขณะที่ผูประพันธไดรับการอบรมเพื่อ
เ ป น ผู เ ช่ี ย ว ช าญ กุ ม า ร เ ว ชศ าสต ร  ณ  ประ เ ทศ
สหรัฐอเมริกาในราวป ค.ศ.1972-1975   โดยไดเห็นวา
ทารกแรกเกิดทุกคนไดรับการตรวจกรองทารกแรกเกิด  
และสามารถปอง กันภาวะปญญาออนไดอย างมี
ประสิทธิภาพ  ตอมาเมื่อผูประพันธไดเดินทางกลับมา
รับราชการในประเทศไทย ณ ภาควิชากุมารเวชศาสตร 
คณะแพทยศาสตรศิริราชพยาบาล  เมื่อป พ.ศ. 2530   ก็
ไดพยายามริเริ่มงานตรวจกรองทารกแรกเกิดขึ้น  ในป 
พ.ศ. 2531  ผูประพันธ ไดเขียนโครงการเพ่ือขอการ
สนับสนุนจากองคการอนามัยโลกโดยผานกระทรวง
สาธารณสุข แตไมไดรับการสนับสนุน  ตอมาไดมี
โอกาสพบ  Dr.Toshiaki  Oura    ซึ่งเปนหน่ึงในผู
บุกเบิกการตรวจกรองทารกแรกเกิดในประเทศญ่ีปุน   
โดยเฉพาะ PKU   ในการประชุม   Federation of 
Mental Retardation (FMRS)  Societies  ในป พ.ศ. 2532   
และไดมีโอกาสปรึกษาหารือ   ทานไดแจงใหทราบวา
องคกร JICA  (Japan Intergovernmental corporation 
Agency)  ใหทุนแกแพทยและนักวิทยาศาสตรใน
ประเทศที่กําลังพัฒนา ไปอบรมทางดานการตรวจกรอง
ทารกแรกเกิด ณ เมือง Sapporo  ประเทศญี่ปุน    จึงได
สงนายแพทยชัชวาลย    ศรีสวัสด์ิจาก ภาควิชาชีวเคมีไป
แทน   ตอมาในป พ.ศ. 2533  ไดเขียนโครงการวิจัยเพ่ือ
ขอการสนับส นุนจากสภา วิจั ยแห งชา ติ   สาขา
วิทยาศาสตรการแพทย  แตไมไดรับการสนับสนุน   ใน
ป พ.ศ. 2534  ขอการสนับสนุนจาก  Agency for 
International Development Office of the Science 
Advisor  (USAID) แตไมไดรับการสนับสนุน   ตอมา
จึ ง ไ ด รั บ ทุ น จ า ก ม ห า วิ ท ย า ลั ย ม หิ ด ล  (พ . ศ . 
2536,2538,2540)  และมูลนิธิชวยคนปญญาออนแหง
ประเทศไทย  (2537-2539)  เปนเวลา  3  ป19,20   
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 สาขาเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร  
คณะแพทยศาสตรศิริราชพยาบาล ไดริเริ่มงานวิจัยนํา
รองโดยไดรับเงินสนับสนุนจาก มหาวิทยาลัยมหิดล ใน
ป พ.ศ. 2536, 2538 และ 2540   ผลการวิจัยนํารองใน
ทารกแรกเกิดของโรงพยาบาลศิริราช จํานวน 18,739  
ราย   (จากทารกแรกเกิดทั้งหมด 85,150 ราย)   พบ   
congenital hypothyroidism (CH)  3  ราย  แตไมพบเฟน
นิลคีโตนยูเรีย  การวิจัยนํารองเปนโครงการแบบสมัคร
ใจ  (voluntary  program)  โดยเนนความสําคัญของ 
parental education  และ consent  รวมท้ังการติดตาม
ผูปวยและสงตอยังผูเช่ียวชาญเฉพาะโรคเพ่ือการรักษา
และ   counseling      จากการวิจัยนํารองทําใหเราเรียนรู
ปญหาและอุปสรรคหลายอยาง เชน  การเลือกชนิดของ
นํ้ายาที่ ใชตรวจกรองมีความสํ า คัญเ ก่ียวของกับ 
sensitivity และ specificity ของโรคท่ีตองการตรวจ
กรอง  recall rate  ท่ีสูง หมายถึง การตรวจกรองที่ไมมี
ประสิทธิภาพเทาท่ีควร    และปญหาของการติดตาม
ผูปวยท่ีผลการตรวจกรองใหผลบวก    นํ้ายาที่ใชเปน   
enzyme linked  immunosorbent  (ELISA)  และ 
fluoroimmunoassay  โดยใช   cut-off  ของ TSH ที่ > 20 

μIU/ml  และมี recall  rate  0.24 %  สําหรับการตรวจ
กรอง PKU  ใช  cut-off ที่  > 4 mg/dl  โดยมี recall rate  
0.13 %19,20   ตอมาในป พ.ศ. 2548 สาขาเวชพันธุศาสตร 
ภาควิชากุมารเวชศาสตร  ไดเสนอคณะแพทยศาสตรศิริ
ราชพยาบาล ใหโครงการดังกลาวเปน routine   โดย
ทารกแรกเกิดทุกรายที่เกิด ณ โรงพยาบาลศิริราช  จะ
ไดรับการตรวจกรองโดยวิธี dried blood spot   และ
ไดรับอนุมัติโดยคณะแพทยศาสตรศิริราชพยาบาล  
ต้ังแตวันที่ 17 พฤษภาคม 2548   โดยภาควิชากุมารเวช
ศาสตรและภาควิชาสูติศาสตร  จัดประชุมรวมกัน
ระหวางแพทยพยาบาลและสาขาท่ีเก่ียวของ ไดแกสาขา
ทารกแรกเกิด  สาขาตอมไรทอ  และสาขาเวชพันธุ
ศาสตรทั้งหมด         5  ครั้ง   และไดเริ่มดําเนินการเมื่อ
วันที่  21  ตุลาคม  2548  เปนตนมา 

 หลังจากที่ดําเนินการตรวจกรองได 1 ป (ตรวจ
กรองทารกแรกเกิด  8,500 ราย)   ไดมีการประเมินการ
ดําเนินงาน  พบผลการตรวจกรองภาวะตอมธัยรอยด
บกพรองสูงกวาปกติทั้งหมด 6  ราย    ติดตามไป    3-6  
เดือน   ผลกลับมาปกติ    สรุปพบทารกแรกเกิดเปน
ภาวะตอมธัยรอยดบกพรอง 2 ราย   สําหรับเฟนนิลคี
โตนยูเรีย  พบ  1 ราย   (จากทารกมี 
hyperphenylalamine ทั้งหมด 3 ราย)  ไดใหการวินิจฉัย
ยืนยันภายในอายุ 12  วัน   โดยการวิเคราะหกรดอะมิโน  
(plasma  amino acids)  ใหการรักษาดวย low-protein 
diet  และนมพิเศษ    มีการติดตามระดับ  phenylalanine    
ในพลาสมาทุก  2  สัปดาห ใน  3  เดือนแรก   และทุก 4 
สัปดาหใน  3  เดือนตอมา     ปจจุบันเด็กอายุได 9 เดือน  
มีการเจริญเติบโต (height , weight  และ head 
circumference)  ในเกณฑปกติ  และมีพัฒนาการปกติ    
แตยังไมสามารถสรุปอุบัติการณของทั้ง  2 โรคได   
เน่ืองจากจํานวน ทารกแรกเกิดที่ไดรับการตรวจกรอง
ไมมากพอ38-40  
 ต อ ม า ใ น เ ดื อ น ม ก ร า ค ม  พ . ศ .  2 5 4 9    
สํานักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติ    ไดมีการ
พิจารณาทบทวนและประเมินการดําเนินงานโครงการ
ตรวจกรองทารกแรกเ กิดแหงชาติ    โดยแต ง ต้ัง
คณะกรรมการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดแหงชาติขึ้น
คณะหน่ึง    มีหนาที่ดูแลใหเปนไปตามนโยบายและ
วัตถุประสงคที่กําหนดและมีประสิทธิภาพมากยิ่งขึ้น
โดยมีนายแพทย วิ นัย    สวัสดิวร    เปนที่ปรึกษา   
นายแพทยปญญา  กี ร ติหัตถยากร  เปนประธาน
คณะ ทํ า ง าน  โดยมี ตั ว แทนคณะแพทยศ าสตร
มหาวิทยาลัยมหิดล  จุฬาลงกรณ  ขอนแกน  เชียงใหม  
สงขลานครินทร  วิทยาลัยแพทยศาสตรพระมงกุฎเกลา  
ผูแทนสํานักงานปลัดกระทรวงสาธารณสุข  รองอธิบดี
กรมอนามัย   รองอธิบดีกรมสุขภาพจิต   รองอธิบดี
กรมวิทยาศาสตรการแพทย    รองอธิบดีกรมการแพทย 
ประธานชมรมสาธารณสุขจังหวัดแหงประเทศไทย 
ประธานชมรมโรงพยาบาลศูนย/โรงพยาบาลทั่วไป และ
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สํานักงานหลักประกันสุขภาพแหงชาติ เปนคณะทํางาน    
รวมจัดทําขอเสนอทางเลือกและสรุปแบบแนวทางการ
ดํ า เ นินงานโครงการตรวจกรองทารกแรก เ กิด   
ดําเนินการพัฒนาระบบโครงการตรวจกรองทารกแรก
เกิดควบคุม  กํากับ  ตรวจสอบและประเมินผลโครงการ
ตรวจกรองทารกแรกเกิด  ซึ่งนาจะทําใหการตรวจกรอง
ทารกแรกเกิดในประเทศไทยมีประสิทธิภาพมากขึ้น  
สรุป  
 1. การตรวจภาวะทารกแรกเกิดเพ่ือปองกัน
ภาวะปญญาออน (ภาวะตอมธัยรอยดบกพรองและเฟน
นิลคีโตนยูเรีย) เปนแนวทางปองกันและดูแลของ
สุขภาพเด็ก/ทารกที่สําคัญ  และเปนนโยบายของ
กระทรวงสาธารณสุขในนานาประเทศทั่วโลกมากวา 40  
ป   และนับเปนมาตรฐานสากล     เน่ืองจากโรคที่ทําการ
ตรวจคัดกรองน้ันเปนโรคที่พบบอยในประชากร   และ
กอใหเกิดอันตรายรายแรงตอระบบสมองประสาทของ
ทารกแรกเกิด   ทําใหมีภาวะปญญาออน   สมองพิการ
จนถึงแกเสียชีวิตได   ในทางตรงกันขาม   ถาทารกแรก
เกิดไดรับการวินิจฉัยอยางรวดเร็วและไดรบัการรักษา
ต้ังแตแรกเกิด      จะทําใหการรักษาไดผลดีและปองกัน
ภาวะปญญาออนและสมองพิการได 
 2. ในตางประเทศไดมีการเปรียบเทียบ
คาใชจาย ในการตรวจกรองกับคาใชจายของรัฐในการ
ดูแลรักษาภาวะปญญาออน พบวาการตรวจคัดกรองให
ประโยชนมากกวาและสามารถลดภาระของรัฐไดอยาง
ชัดเจน 
 3. การตรวจกรองทารกแรกเกิดตองทําเปน
ระบบ  โดยเริ่มจากการตรวจวิเคราะห  การติดตาม
ผลบวกจากการตรวจกรอง  โดยสงตอหองปฏิบัติการท่ี
มีความสามารถวินิจฉัยยืนยันดวยความแมนยํา    และ
ใหการรักษาไดอยางทันทวงที  มีการประสานงานทาง
การแพทย พยาบาล และบุคลากรสาธารณสุข               
ใหคําปรึกษาแนะนําทางพันธุศาสตร มีการประเมิน
อยางตอเน่ือง และพัฒนาระบบการตรวจกรองทารก

แรกเกิดใหมีประสิทธิภาพ    โดยคํานึงถึงสภาพทาง
เศรษฐกิจ    สังคมของแตละประเทศเปนสําคัญ 
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