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การตรวจคดักรองโรคความผดิปกติทางเมตาบอลซิมึแต่กําเนิดและโรคบา
งชนิดในทารกแรกเกดิ (เรยีกสัŖนๆ ว่าการตรวจคดักรองทารกแรกเกดิ) 

- โรคความผดิปกติทางเมตาบอลิซมึและโรคบางชนิดสามารถตรวจพบในลูกนอ้ยแต่กําเนิดไดต้ั Ŗงแต่ระยะแรก

เร ิŕม และรบัการรกัษาทีŕเหมาะสมในระยะแรกเร ิŕม 

จะชว่ยลดความเสียหายจากโรคทีŕมต่ีอรา่งกายและสตปัิญญา 

เรยีนคณุพอ่คณุแมท่ีŕรกัทกุท่าน: 

เด็กทีŕมสีุขภาพแข็งแรงเป็นทีŕมาของความสุขในครอบครวั ในระหว่างทีŕเด็กเจรญิเติบโต 

หากมอีาการเจ็บป่วยก็มกัจะส่งผลกระทบต่อครอบครวัและสงัคมในระดบัทีŕแตกต่างกัน ดงันัŖน จงึขอเตือนไว ้ณ 

ทีŕนีŖว่า การใหลู้กนอ้ยไดร้บัการตรวจคดักรองในทารกแรกเกิดแต่เนิŕนๆ 

และรบัการตรวจสุขภาพทีŕเกีŕยวขอ้งเป็นสิŕงทีŕสําคญัอย่างยิŕง จากการตรวจคดักรองในทารกแรกเกิด 

สามารถช่วยใหต้รวจพบอาการของโรคความผดิปกติทางเมตาบอลซิมึในทารกแรกเกดิทีŕไม่ชดัเจนไดเ้รว็ยิŕงขึŖน 

และไดร้บัการรกัษาทีŕเหมาะสมในช่วงเวลาทีŕใหผ้ลการรกัษาดีทีŕสุด 

สามารถลดความเสียหายจากโรคทีŕมต่ีอรา่งกายหรอืสติปัญญาใหเ้หลือน้อยทีŕสุด 

เพืŕอใหแ้น่ใจว่าลูกน้อยของท่านไม่ไดป่้วยเป็นโรคความผดิปกติทางเมตาบอลิซมึแต่กําเนิดและโรคบางชนิด 

ภายใน 48 ชัŕวโมงหลงัคลอด ทางโรงพยาบาล(คลินิก) 

จะเจาะเก็บตวัอยา่งเลือดบรเิวณสน้เทา้ของทารกแรกเกิดเล็กน้อย 

แลว้ส่งใหศู้นยต์รวจคดักรองโรคในทารกแรกเกิดทีŕกรมการส่งเสรมิสุขภาพประชาชน 

กระทรวงสาธารณสุขและสวสัดกิาร (Health Promotion Administration, MOHW) 
กําหนดและทําการทดสอบทีŕเกีŕยวขอ้ง 

หนึŕง- ปัจจบุนัรายการตรวจคดักรองทารกแรกเกดิทีŕรฐับาลใหเ้งนิอดุหนุ
นมดีงันีŖ: 

1. ภาวะพรอ่งไทรอยด์ฮอรโ์มนแต่กําเนิด หรอืโรคเอ๋อ (Congenital 
Hypothyroidism: CHT) 

ในทารกทุก 3,000 คนจะม ี1 คนทีŕป่วยเป็นโรคนีŖ ทารกแรกเกิดส่วนมากแทบจะไม่มีอาการผดิปกติ 

โดยทัŕวไปจะค่อยๆ แสดงอาการหลงัคลอด 2-3 เดือนโดย 

มสีาเหตหุลกัมาจากภาวะขาดฮอรโ์มนไทรอยดใ์นรา่งกายของทารก 

ส่งผลกระทบต่อระบบประสาทสมองและพฒันาการดา้นการเจรญิเติบโตของรา่งกาย 

หากตรวจพบและรกัษาหลงัเด็กมอีาย ุ6 เดือนขึŖนไป ส่วนใหญ่จะทําใหเ้ป็นปัญญาอ่อน มกีารเจรญิเติบโตทีŕล่าชา้ 

ตวัเตี Ŗย แต่หากตรวจพบโรคไดเ้รว็ ไดร้บัการรกัษาโดยการใหฮ้อรโ์มนไทรอยดใ์นระหว่างอาย ุ1-2 

เดือนหลงัคลอด ก็จะสามารถช่วยใหท้ารกมกีารเจรญิเติบโตทางรา่งกายและพฒันาการทางสมองทีŕเป็นปกตไิด ้

2. โรคกาแลคโตซเีมยี (galactosemia) 
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ในทารกประมาณ 1 ลา้นคนจะมเีด็กทีŕเป็นโรคกกาแลคโตซเีมยีหนึŕงคน 

สาเหตหุลกัของโรคมาจากทารกไม่สามารถย่อยนํŖาตาลแลคโตสไดต้ามปกต ิโดยทัŕวไปหลงัใหน้ม 

ทารกมกัจะอาเจยีน มอีาการง่วงซมึ อวยัวส่วนดวงตา ตบัและสมองไดร้บัความเสียหาย การตรวจพบไดเ้รว็ 

การใหผ้ลิตภณัฑน์มทีŕไม่มนํีŖาตาลแลคโตสและนํŖาตาลกาแล็กโทสแทนการใหน้มแม่หรอืนมผงสําหรบัทารกทัŕวไป 

สามารถช่วยป้องกนัอนัตรายของโรคได ้คุณแม่ทีŕเคยคลอดบุตรทีŕป่วยเป็นโรคนีŖ ในระหว่างทีŕตั Ŗงครรภ ์

ทางทีŕดีควรหลีกเลีŕยงการรบัประทานอาหารทีŕมส่ีวนผสมของนํŖาตาลแลคโตสหรอืนํŖาตาลกาแล็กโทส เช่นนมวัว 

ผลิตภณัฑจ์ากนม เคร ืŕองในสตัวเ์ป็นตน้ ก็จะสามารถป้องกนัอนัตรายทีŕอาจเกิดกบัทารกทีŕป่วยเป็นโรคนีŖได ้

3. โรคพรอ่งเอนไซม ์G6PD (Glucose-6-phosphate dehydrogenase deficiency 
หรอืเรยีกกนัทัŕวไปว่าโรคแพถ้ัŕวปากอา้) 

ในทารกจํานวนราว 100 คนจะพบ 3 คนทีŕป่วยเป็นโรคนีŖ เป็นโรคทางพนัธุกรรมทีŕพบบ่อยในพืŖนทีŕไตห้วนั 

สาเหตหุลกัมาจากความผดิปกติของกระบวนการเผาผลาญนํŖาตาลกลูโคสของเม็ดเลือดแดงในรา่งกายทารก 

สําหรบัเด็กทีŕเป็นโรคนีŖ เมืŕอไดร้บัยาหรอืสารบางชนิด เช่นทานถัŕวปากอา้ สมัผสัถูกแนฟทาลีน(ลูกเหม็น) 

ทายานํŖาสีมว่ง หรอืการใชย้าในกลุ่มซลัโฟนามยัและกลุ่มไพรนิเป็นตน้ 

มกัทําใหม้ภีาวะโลหติจางเนืŕองจากเม็ดเลือดแดงแตกอย่างฉับพลนัไดง้่าย 

หากไม่ไดร้บัการรกัษาไดท้นัเวลาจะทําใหม้อีาการตวัเหลอืง ปัญญาอ่อน และอาจมอีันตรายถงึชวีิต 

การวินิจฉัยสุขภาพทารกตัŖงแต่ระยะเร ิŕมแรก หลีกเลีŕยงการสมัผสักบัปัจจยัทีŕก่อใหเ้กิดอาการของโรคขา้งตน้ 

สามารถช่วยลดอันตรายทีŕจะเกิดกบัเด็กทารกได ้

4. ภาวะพรอ่งเอนไซมย์อ่ยสลายกรดอะมโินฟีนิลอะลานีนหรอืโรคฟีนิลคโีตนูเรยี 
(Phenylketonuria) 

ในทารกทุก 35,000 คนจะม ี1 คนทีŕป่วยเป็นโรคนีŖ โดยทัŕวไปมกัแสดงอาการเมืŕออาย ุ3-4 เดือนหลงัคลอด 

เช่นมกีารเจรญิเติบโตทีŕล่าชา้ นํŖาปัสสาวะและตามรา่งกายมกีลิŕนเหม็นของเชืŖอรา 

ในอนาคตจะมอีาการปัญญาอ่อนอย่างรุนแรง 

มสีาเหตหุลกัมาจากทารกไม่สามารถเผาผลาญโปรตีนในอาหารไดอ้ย่างมปีระสิทธภิาพ การตรวจพบโรคไดเ้รว็ 

ทารกทีŕไดร้บัอาหารพเิศษและตรวจติดตามอาการอย่างสมํŕาเสมอภายใน 3 เดือนหลงัคลอด 

ส่วนใหญจ่ะมพีฒันาการทางสตปัิญญาอย่างเป็นปกติ 

5. ภาวะโฮโมซสีเทอนีสงูในปัสสาวะหรอืโรคโฮโมซสิทนิยูเรยี (Homocystinuria) 

ในทารกทุก 1-2 แสนคนจะมี 1 คนทีŕเป็นโรคนีŖ 

มสีาเหตหุลกัมาจากทารกไมส่ามารถเผาผลาญโปรตีนในอาหารไดอ้ย่างมปีระสิทธภิาพ หากไม่รบัการรกัษา 

จะทําใหม้อีาการแทรกซอ้นเช่นกระดูกผดิรูป ปัญญาอ่อน เกิดลิŕมเลือดเป็นตน้ การตรวจพบโรคไดเ้รว็ 

รกัษาดว้ยการใหอ้าหารพเิศษและวิตามนิ สามารถช่วยป้องกนัไม่ใหท้ารกมอีาการปัญญาอ่อนได ้

6. ภาวะบกพรอ่งฮอรโ์มนจากต่อมหมวกไตแต่กําเนิด (Congenital adrenal 
hyperplasia; CAH) 
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ในทารกทุก 15,000 คนมหีนึŕงคนทีŕป่วยเป็นโรคนีŖ สาเหตทุีŕพบบ่อยทีŕสุดของโรคนีŖคือการขาดเอนไซม ์
21-hydroxylase ในต่อมหมวกไต การวิจยัทางคลินิกพบว่าจากคณุสมบติัและปรมิาณการขาดเอนไซม ์

“21-hydroxylase” สามารถแบ่งเป็น: (1) "ประเภทสูญเสียโซเดียม" 

ส่วนใหญ่เกิดจากทารกสูญเสียเกลือจํานวนมากในช่วงแรกเกิดซึŕงอาจทําใหเ้กิดอนัตรายอย่างเฉียบพลบั 
หากไม่รบัการวินิจฉัยรกัษา อาจทําใหเ้สียชวีิตได ้(2) "ประเภททัŕวไป" 

ประเภทนีŖทารกเพศหญงิจะมอีวยัวะเพศทีŕผดิปกต ิโตขึŖนไม่มปีระจําเดอืน มคีวามเป็นชายมากเกินไป 

มบุีตรยากและและมพีฒันาการทีŕผดิปกต ิผูป่้วยทีŕเป็นทารกเพศชายก็มปัีญหาดา้นพฒันาการเช่นกนั 
หากตรวจพบโรคล่าชา้ จะทาํใหก้ารบําบดัรกัษาทัŖงดา้นรา่งกายและจติใจทําไดย้าก (3) "ประเภทแสดงอาการชา้" 

ผูป่้วยมอีาการของโรคหลงัพน้วยัทารกไปแลว้ บกพรอ่งฮอรโ์มนจากต่อมหมวกไตแต่กําเนิด 

นอกจากประเภทแสดงอาการแลว้ ประเภทสามารถคดักรองตรวจวินิจฉัยไดเ้รว็ รบัการรกัษาตัŖงแต่ระยะแรกเร ิŕม 
สามารถช่วยป้องกนัอนัตรายถงึชวีิตในทารกแรกเกิด การใหย้าเสรมิฮอรโ์มนตวัทีŕบกพรอ่งในปรมิาณทีŕเหมาะสม 

จะช่วยใหท้ารกมพีฒันาการและเจรญิเติบโตไดต้ามปกติ 

เพืŕอหลีกเลีŕยงไม่ใหเ้ด็กทีŕมภีาวะเพศกํากวมหรอืมเีพศสภาพไม่ชดัเจนไดร้บัการผา่ตดัแกไ้ขเพศก่อนวยัอนัควร 
ซึŕงเป็นหตัถการทีŕไม่เรง่ด่วนและไม่สามารถยอ้นกลบัได ้กระทรวงสาธารณสุขและสวสัดิการไดป้ระกาศใช ้

“หลกัการรว่มว่าดว้ยการพจิารณาผา่ตดัแกไ้ขภาวะเพศกํากวมในผูเ้ยาว”์ เมืŕอวนัทีŕ 11 ตลุาคม 2018 

พรอ้มทัŖงกําหนด 
“รายชืŕอโรงพยาบาลแนะนําสําหรบัการส่งต่อผูเ้ยาวท์ีŕมภีาวะเพศกํากวมเพืŕอรบัการประเมนิและพจิารณาการผา่ตดัแ

กไ้ข” และ “ขอ้มูลการรบับรกิารของโรงพยาบาลแนะนําสําหรบัการส่งต่อผูเ้ยาวท์ีŕมภีาวะเพศกํากวม” 

7. โรคปัสสาวะกลิŕนเมเปิลไซรบัหรอืโรคปัสสาวะหอม (Maple syrup urine disease; 
MSUD) 

อตัราการเกิดโรคในไตห้วนัยงัอยู่ระหว่างการประเมนิ ในทารกผวิขาวชาวยุโรปทุก 120,000 

คนจะมเีด็กป่วยเป็นโรคนีŖหนึŕงคน และในสหรฐัอเมรกิา ทารกประมาณ 250,000 คนจะมหีนึŕงคน 
เนืŕองจากสารคดัหลัŕงจากรา่งกายหรอืปัสสาวะของผูป่้วยจะมกีลิŕนหวานคลา้ยกลิŕนของนํŖาเชืŕอมเมเปิลไซรบัจงึเรยี

กโรคนีŖว่าโรคปัสสาวะกลิŕนเมเปิลไซรบั ทารกทีŕป่วยเป็นโรคนีŖ 

หลงัจากเร ิŕมใหอ้าหารไม่กีŕวนัก็จะค่อยแสดงอาการอาเจยีน ง่วงซมึ เบืŕออาหาร หายใจถีŕ ดซี่าน ชกัเป็นตน้ 
ในบางรายทีŕมอีาการหนักอาจสลบ ไม่ไดส้ติจนถึงขัŖนเสียชวีิตได ้

โรคนีŖเป็นโรคหายากทีŕเกิดจากความผดิปกติของการสงัเคราะหเ์อนไซมใ์นกระบวนการย่อยสลายกรดอะมโินชนิ

ดโซ่กิŕง ทําใหไ้ม่สามารถเผาผลาญกรดอะมโินชนิดโซ่กิŕง(วาลีน ลิวซนี และไอโซลิวซนี)ได ้
การตรวจพบโรคและใหก้ารรกัษาโดยเรว็นัŖนมคีวามสําคญัต่อทารกแรกเกิดอย่างยิŕง 
สามารถช่วยใหท้ารกมกีารเจรญิเติบโตและพฒันาการทางสมองทีŕค่อนขา้งเป็นปกตไิด ้

8. โรคพรอ่งเอนไซม ์MCAD (Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency) 

อตัราการเกิดโรคในไตห้วนัยงัอยู่ระหว่างการประเมนิ ในทวีปยุโรปและอเมรกิา ในทารก 15,000 

คนจะมหีนึŕงคนทีŕป่วยเป็นโรคนีŖ เป็นโรคความผดิปกตใินการย่อยสลายกรดไขมนัชนิดหนึŕงทีŕพบมากทีŕสุด 
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โดยทัŕวไปมกัจะแสดงอาการในช่วงสองปีแรกหลงัคลอด เนืŕองจากทารกขาดเอนไซม ์MCAD 
ทําใหไ้มส่ามารถย่อยสลายไขมนัได ้ไขมนัทีŕย่อยสลายไม่หมดตกคา้งและสะสมในรา่งกายก่อใหเ้กดิสารพษิ 

ทําลายสมองและระบบประสาท ทําใหม้อีาการอาเจยีน ตบับวมโต มภีาวะนํŖาตาลและคีโตนในเลือดตํŕา สะลึมสะลือ 

หมดสติและชกัเป็นตน้ แมว่้าจะมผีูป่้วยบางส่วนไม่แสดงอาการ แต่ 25% ของผูท้ีŕป่วยเป็นโรคนีŖ 
เสียชวีิตเมืŕอแสดงอาการคร ัŖงแรก และมกัถูกวินิจฉัยผดิว่าป่วยเป็นโรคไหลตายในเด็ก 

การตรวจคดักรองตัŖงแต่ระยะแรกเร ิŕม สามารถชว่ยป้องกนัการแสดงอาการของโรค 

ในระยะเฉียบพลนัสามารถรกัษาอาการภาวะนํŖาตาลในเลือดตํŕาไดอ้ยา่งรวดเรว็ 
ในการรกัษาระยะยาวนัŖนเพยีงแต่ใหข้นมหรอือาหารทีŕมคีารโ์บไฮเดรตก่อนเขา้นอน 

เพืŕอหลีกเลีŕยงการไม่ไดท้านอาหารเป็นเวลานานๆ 

และระยะเรง่รดัทีŕรกัษาภาวะตดิเชืŖอและอาการอกัเสบของกระเพาะและลําไส ้
หากสามารถป้องกนัการเกิดอนัตรายไดอ้ย่างเหมาะสม คาดไดว่้าจะสามารถควบคุมอาการของโรคไดเ้ป็นอย่างด ี

9. โรคกรดกลูตารกิในเลอืดสูง ชนิดทีŕ 1 (Glutaric acidemia type I) 

อตัราการเกิดโรคในไตห้วนัยงัอยู่ระหว่างการประเมนิ ในสหรฐัอเมรกิา ในทารก 20,000 

คนจะมหีนึŕงคนทีŕป่วยเป็นโรคนีŖ เป็นโรคหายากทีŕเกิดจากความผดิปกตใินการเผาผลาญกรดอะมโินชนิดหนึŕง 
เนืŕองจากทารกขาดเอนไซม ์Glutaryl-CoA Dehydrogenase 

ทําใหไ้มส่ามารถย่อยกรดอะมโินไลซนีและลิวซนีไดต้ามปกต ิทําใหส้ารพษิ (เช่น กรดกลูตารกิ) 

ตกคา้งสะสมอยู่ในเลือดและเนืŖอเยืŕอมากเกินไป ทําใหเ้กดิอาการทางระบบประสาทอย่างชา้ๆ 
และมกีารเผาผลาญทีŕผดิปกตอิย่างเฉียบพลนั โดยทัŕวไป ทารกหลงัคลอดไดไ้ม่กีŕเดือน 

อาจจะไม่แสดงอาการผดิปกติหรอืมเีพยีงอาการสมองบวมทีŕไม่มอีาการใดแสดงใหเ้ห็น 

แต่ในช่วงตอนปลายของวยัทารกจะค่อยๆ แสดงอาการเชน่เคลืŕอนไหว  ไดย้ากลําบาก ค่อยๆ 
เร ิŕมมอีาการเคลืŕอนไหวบดิและคลายตวัไปมาชา้ๆ กลา้มเนืŖอคลายตวัชา้จนถงึกลา้มเนืŖอหดตวั ไม่มีความรูส้ึก 

หลงัแข็งและแอ่น (แขนขากางออกดา้นนอก ลําตวัแอ่นโคง้) เป็นตน้ 

นอกจากนีŖยงัอาจมอีาการแบบเฉียบพลนัเช่นชกักระตุกหรอืนอนสลบไม่ไดส้ติ 
การตรวจพบโรคและรบัการรกัษาตัŖงแต่ระยะเร ิŕมแรกนัŖนสําคญัมากสําหรบัทารกแรกเกิด 
สามารถช่วยใหท้ารกมกีารเจรญิเติบโตและพฒันาการทางสมองทีŕค่อนขา้งเป็นปกตไิด ้

10. โรคกรดไอโซวาลริกิในเลอืดสูง (Isovaleic acidemia：IVA) 

อตัราการเกิดโรคในไตห้วนัยงัอยู่ระหว่างการประเมนิ ในต่างประเทศ ทารก 50,000 

คนจะมหีนึŕงคนทีŕป่วยเป็นโรคนีŖ เป็นโรคหายากทีŕมคีวามผดิปกตใินการเผาผลาญกรดอินทรยีช์นิดหนึŕง 

เนืŕองจากทารกขาดเอนไซมก์รดไอโซวาลิรกิ ทําใหไ้มส่ามารถย่อยสลายกรดอะมโินลิวซนีได ้

มกีารสะสมสารพษิกรดไอโซวาลิรกิมากเกินไป จนไปทําลายระบบประสาทและระบบสรา้งเม็ดเลือด 

สามารถแบ่งตามระดบัความรุนแรงของโรคและอาการไดเ้ป็นสองประเภทไดแ้ก่ Classical และ Non-classical 

ผูท้ีŕป่วยเป็นโรคแบบ Classical ในชว่งหลงัคลอดอาจมไีมแ่สดงอาการ มลีกัษณะเหมอืนทารกปกตทิัŕวไป 

แต่จะค่อยๆ แสดงอาการเช่นเหนืŕอยอ่อน คลืŕนไส ้อาเจยีน ง่วงซมึ เบืŕออาหารและเป็นตะครวิเป็นตน้ 
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การทีŕมกีรดไอโซวาลิรกิสะสมอยู่ในรา่งกายเป็นจํานวนมาก 

ทําใหร้า่งกายและปัสสาวะของทารกมกีลิŕนเหม็นเหมอืนกลิŕนเทา้ทีŕเหม็นอย่างชดัเจน หากในเวลานีŖ 

ไม่ไดร้บัการวินิจฉัยและรกัษาทีŕถูกตอ้ง ผูป่้วยจะค่อยๆ หมดสต ิสําหรบัผูป่้วยแบบ Non-classical 

จะแสดงอาการชา้กว่าผูป่้วยแบบ Classical  และมอีาการทีŕเบาบางไม่ชดัเจน ส่วนใหญ่มกัตรวจพบโรคหลงัอาย ุ

1 ปีไปแลว้ บางคร ัŖงถูกวินิจฉัยผดิว่าเป็นโรคอืŕนทีŕมลีกัษณะคลา้ยกนั หลงัจากตรวจพบโรคในระยะแรกเร ิŕม 

อาศยัการควบคุมอาหารและการตรวจติดตามอาการอยา่งสมํŕาเสมอ ก็จะมผีลการรกัษาทีŕด ี

11. โรคกรดเมทลิมาโลนิกในเลอืดสูง (Methylmalonic acidemia：MMA.) 

อตัราการเกิดโรคในไตห้วนัยงัอยู่ระหว่างการประเมนิ 

เป็นโรคทีŕหายากโรคหนึŕงทีŕมคีวามผดิปกตใินการเผาผลาญของกรดอินทรยี ์

เนืŕองจากทารกมกีารทํางานของเอนไซม ์methylmalonyl-CoA mutase 

ทีŕผดิปกตหิรอืมกีารเผาผลาญโคบาลามนิ (วิตามนิ B12) ทีŕผดิปกต ิทําใหเ้กดิการสะสมของกรดอินทรยี ์

เช่นกรดเมทลิมาโลนิกและกรดโพรพโิอนิกในรา่งกาย ทีŕทําลายระบบประสาท 

ในภาวะรุนแรงอาจทําใหเ้กดิภาวะคโิตซสิ ระดบันํŖาตาลในเลือดตํŕา ระดบัแอมโมเนียในเลือดสูง 

และภาวะนํŖาตาลในเลือดสูงเป็นตน้ ในทารกแรกเกิดและเด็กวยัทารกมอีตัราการเสียชวีิตสูง 

การตรวจคดักรองพบโรคตัŖงแต่ระยะแรกเร ิŕม สามารถช่วยป้องกนัการแสดงอาการแบบเฉียบพลนัได ้

การเพิŕมของเหลวในรา่งกายในเวลาทีŕเหมาะสม ป้องกนัภาวะเลือดเป็นกรด สําหรบัผูป่้วยทีŕใชไ้ดผ้ลกบัวิตามนิ 12 

จะตอ้งไดร้บัการรกัษาดว้ยวิตามนิบ ี12 สําหรบัผูป่้วยทีŕใชไ้มไ่ดผ้ลกบัวิตามนิบ ี12 

ใหใ้หน้มผงสูตรพเิศษและอาหารทีŕใหพ้ลงัสูง 

จะสามารถช่วยควบคุมความเขม้ขน้ของกรดเมทลิมาโลนิกในเลือดและปัสสาวะอยู่ในขอบเขตทีŕน่าพอใจ 

12. โรคซทิรูลีนในเลือดสูง ชนิดทีŕ 1 (Citrullinemia Type I; CIT I) 

ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:130,000 โรคซทิรูลีนในเลือดสูง ชนิดทีŕ 1 

โรคทีŕเกิดจากความบกพรอ่งของวฏัจกัรยูเรยี ผูป่้วยมกัไม่สามารถเผาผลาญแอมโมเนียในเลือดได ้
ทําใหเ้กดิแอมโมเนียในเลือดสูง จะแสดงอาการในช่วงแรกเกิด อาการทัŕวไปในระยะแรก ไดแ้ก่ 

มกีารรบัประทานทีŕไม่ดี อาเจยีน ง่วงซมึ กระสบักระส่าย หายใจถีŕเป็นตน้ 

อาการของพวกเขามกัจะมกีารเปลีŕยนแปลงอยา่งรวดเรว็ 
และแสดงปัญหาทางประสาทวิทยาศาสตรแ์ละระบบประสาทอิสระทีŕมอีาการรุนแรงมากขึŖน 

หากไม่ไดร้บัการรกัษาทีŕเหมาะสม ผูป่้วยส่วนใหญจ่ะเสียชวีิตหรอืมอีาการแทรกซอ้น ในการรกัษาระยะยาว 

ผูป่้วยจําเป็นตอ้ง จํากดัปรมิาณการรบัประทานโปรตนี 
ใชน้มผงพเิศษเพืŕอช่วยเสรมิการเจรญิเติบโตและพฒันาการ 

และใชย้าพเิศษเพืŕอชว่ยในการระบายแอมโมเนียในเลือด พรอ้มรบัการตรวจควบคุมค่าต่างๆ 
เช่นค่าแอมโมเนียในเลือดอยา่งสมํŕาเสมอ 

13. โรคซทิรูลีนในเลือดสูง ชนิดทีŕ 2 (Citrullinemia Type II; CIT II) 
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ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:80,000โรคซทิรูลีนในเลือดสูง ชนิดทีŕ 2 

เกิดจากความบกพรอ่งในการทํางานของโปรตีนซติรนิในรา่งกาย ผูป่้วยทีŕแสดงอาการใชช่้วงวยัทารกแรกเกิด 

ในระหว่างอาย ุ1-5 เดือนจะมอีาการดีซ่านทีŕเกิดจากถงุนํŖาดีอุดตัน การทํางานของตบัทีŕไม่ปกต ิ

มภีาวะกรดอะมโินในเลือดสูงหลายชนิด มอีาการของโรคกาแลคโตซเีมยีและไขมนัพอกตบัเป็นตน้ 

ในผูป่้วยทีŕมอีาการรุนแรงอาจทําใหม้กีารเจรญิเติบโตชา้ เลือดไหลไม่หยุดหรอืโลหติจางอยา่งผดิปกต ิ

มรีะดบันํŖาตาลในเลือดตํŕา ตับบวมโตจนถงึขัŖนตบัวายได ้การรกัษารวมถึงการใหว้ิตามนิทีŕละลายในไขมนัเพิŕมเติม 

พยายามรบัประทานอาหารทีŕมโีปรตีนและไขมนัสูง 

14. ภาวะมกีรด 3-ไฮดรอกซ-ี3-เมทลิกลูตารกิในปัสสาวะ 
(3-Hydroxy-3-Methylglutaric Aciduria, HMG) 

ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:320,000 

เป็นโรคทางพนัธุกรรมทีŕมมีาแต่กําเนิดทีŕมีความผดิปกติในการเผาผลาญลิวซนี 

เป็นโรคกรดอินทรยีใ์นเลือดสูงชนิดหนึŕง 

เนืŕองจากรา่งกายของผูป่้วยไมส่ามารถสงัเคราะหเ์อนไซมม์าย่อยสลายลิวซนีได ้

ทําใหร้า่งกายสะสมกรดอินทรยีท์ีŕเป็นอนัตรายต่อรา่งกายมนุษย ์และทําใหม้ค่ีาแอมโมเนียในเลือดเพิŕมขึŖน 

ทารกมอีาการปัญญาอ่อนหรอืเสียชวีิตเนืŕองจากภาวะเลอืดเป็นกรดและมรีะดบัแอมโมเนียในเลือดสูง 

นอกเหนือจากไม่สามารถเผาผลาญลิวซนีไดแ้ลว้ ขอ้บกพรอ่งทางรา่งกายขอ้ทีŕ 2 คือไม่สามารถผลิตคโีตนได ้

เพืŕอตอบสนองต่อความรูส้ึกหวิเป็นระยะเวลานาน หากควบคุมปรมิาณการบรโิภคโปรตีนไดต้ั Ŗงแต่ระยะเร ิŕมๆ 

เสรมิดว้ยนมผงสูตรพเิศษ และความรูส้ึกหวิเป็นเวลานานๆ 

ผูป่้วยก็จะสามารถมพีฒันาการทางดา้นรา่งกายและจติใจทีŕเป็นปกตไิด ้

15. ภาวะพรอ่งเอนไซมโ์ฮโลคารบ์อกซเิลส (Holocarboxylase Synthetase Deficiency) 

ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:530,000 เป็นความผดิปกติของเอนไซม ์holocarboxylase 

synthetase ซึŕงสรา้งโดย biotinidase ทารกมกัมอีาการทานอาหารยาก หายใจลําบาก มผีดผืŕน 

ผมรว่งและง่วงนอนเป็นตน้ ในระบบเมตาบอลิซมึผูป่้วยอาจมภีาวะคโีตแลคตกิดิสก ์มีกรดอินทรยีใ์นเลือด 

(ปัสสาวะ) และมแีอมโมเนียในเลือดสูง การเสรมิไบโอตินในเวลาทีŕเหมาะสมสามารถป้องกนัภาวะแทรกซอ้นต่าง ๆ 

ทีŕเกิดขึŖนได ้แต่ถา้ไม่รบัการรกัษา 

โรคนีŖอาจทําใหเ้ด็กมพีฒันาการทีŕล่าชา้จนอาจเป็นอนัตรายต่อชวีิตไดร้บัการรกัษาตัŖงแต่ระยะเร ิŕมแรกนัŖนสําคัญม
ากสําหรบัทารกแรกเกิด สามารถช่วยใหท้ารกมกีารเจรญิเติบโตและพฒันาการทางสมองทีŕค่อนขา้งเป็นปกตไิด ้

16. ภาวะพรอ่งเอนไซม ์VLCAD (Very long chain acyl-CoA dehydrogenase 
deficiency; VLCAD) 

ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:530,000 

โรคนีŖทําใหร้า่งกายไม่สามารถแปลงไขมนัเฉพาะใหเ้ป็นพลงังาน โดยเฉพาะในขณะทีŕอดอาหาร 
อาการทัŕวไปของโรคมกัจะแสดงใหเ้ห็นในช่วงวยัทารกหรอืช่วงวยัเด็กตอนตน้ รวมถึงภาวะนํŖาตาลในเลอืดตํŕา 

ง่วงซมึและกลา้มเนืŖออ่อนแรง 
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ผูป่้วยอาจมปัีญหาแทรกซอ้นเกีŕยวกบัตบัหรอืเกีŕยวกบัหวัใจทีŕเป็นอนัตรายต่อชวีิตได ้
หากเร ิŕมมอีาการในวยัรุน่หรอืวยัผูใ้หญ ่มกัจะมอีาการปวดกลา้มเนืŖอและภาวะกลา้มเนืŖอลายสลาย 

เมืŕอเนืŖอเยืŕอของกลา้มเนืŖอถกูทําลายโปรตีนทีŕเรยีกว่าไมโอโกลบนิจะถูกปล่อยออกมา ผ่านไตเขา้ไปในปัสสาวะ 

ทําใหปั้สสาวะเปลีŕยนเป็นสีแดงหรอืสีนํŖาตาล ดา้นการโภชนาการใหท้านอาหารมืŖอละน้อยๆ บ่อยๆ 
คร ัŖงเพืŕอหลีกเลีŕยงความหวิ 
รกัษาดว้ยหลกัการจํากดัปรมิาณการบรโิภคกรดไขมนัอิŕมตวัสายยาวและการเสรมิคารนิ์ทนีเป็นหลกั 

17. ภาวะพรอ่งกรดอะมโินคารนิ์ทนี (Carnitine Deficiency Syndrome) 

หรอืเรยีกว่าความบกพรอ่งในการส่งคารนิ์ทนี อตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:30,000 

ในญีŕปุ่นมอีัตราการเกิดโรค 1:40,000 คารนิ์ทนีมหีน้าทีŕขนส่งกรดไขมนัไปยงัต่อมต่างๆ ของรา่งกาย 

เพืŕอสรา้งพลงังานโดยการออกซเิดชัŕน เมืŕอผูป่้วยทีŕมภีาวะคารนิ์ทนีบกพรอ่งแบบแรกเร ิŕมแสดงอาการ 

ในชว่งก่อนอายุครบ 1 ปีอาจมภีาวะไขมนัในเลือดสูง หลงัอาย ุ1 ปีอาจมกีารของโรคกลา้มเนืŖอหวัใจตาย 

เพยีงแต่สามารถทําการตรวจพบโรคไดเ้รว็ 

รบัประทานคารนิ์ทนีอย่างสมํŕาเสมอก็สามารถป้องกนัการแสดงอาการของโรคได ้

18. ภาวะพรอ่งกรดอะมโิน Carnitine palmitoyltransferase ชนิดทีŕ 1 (Carnitine 
palmitoyltransferase I deficiency; CPT1A) 

ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:200,000 

โรคนีŖสามารถขดัขวางรา่งกายจากการแปลงกรดไขมนัใหเ้ป็นพลงังาน 

โดยเฉพาะอย่างยิŕงเมืŕอรบัประทานอาหารไมเ่พยีงพอ ระดบัความรุนแรงของอาการจะแตกต่างกนัไปในแต่ละบุคคล 

มกัแสดงอาการป่วยระยะแรกในวัยเด็ก 

เนืŕองจากผูป่้วยไม่สามารถใชก้รดไขมนัในการผลิตพลงังานไดอ้ยา่งมปีระสิทธภิาพ 

และทําใหเ้กิดภาวะคีโตนและนํŖาตาลในเลือดตํŕา มกัจะมาพรอ้มกบัอาการตบับวมโต 

การทํางานของตบัผดิปกตเิป็นตน้ มีความเสีŕยงต่อความเสียหายของระบบประสาท ตบัวาย อาการชกั 

หมดสติและเสียชวีิตอย่างกะทนัหนั 

การป้องกนัภาวะนํŖาตาลในเลือดตํŕาสามารถลดความเสีŕยงต่อความเสียหายของเสน้ประสาท 

เพืŕอป้องกนัภาวะนํŖาตาลในเลือด ทารกจําเป็นตอ้งเพิŕมความถีŕในการใหอ้าหารระหว่างวนั 

ในมืŖอเย็นตอ้งเพิŕมแป้งขา้วโพด เมืŕอผูป่้วยมอีาการหรอืผา่นการรกัษาทางการแพทยท์ีŕเฉพาะเจาะจงเช่นการผ่าตดั 

ทีŕหา้มไม่ใหร้บัประทานอาหารเป็นเวลานานกว่า 12 ชัŕวโมงขึŖนไป 

ผูป่้วยทีŕเป็นผูใ้หญ่จําเป็นตอ้งใชห้ลกัการบรโิภคอาหารทีŕมนํีŖาตาลสูงและไขมนัตํŕาเป็นหลกั 

เพืŕอใหแ้น่ใจว่ารา่งกายแปลงนํŖาตาลใหเ้ป็นแหล่งพลงังานหลกั 

19. ภาวะพรอ่งกรดอะมโิน Carnitine palmitoyltransferase ชนิดทีŕ 2 (Carnitine 
palmitoyltransferase I deficiency; CPT2A) 

ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:260,000 

โรคนีŖสามารถขดัขวางรา่งกายจากการแปลงกรดไขมนัใหเ้ป็นพลงังาน 
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โดยเฉพาะอย่างยิŕงเมืŕอรบัประทานอาหารไมเ่พยีงพอ 

ทารกแรกเกิดทีŕมอีาการรุนแรงทีŕสุดเป็นผูป่้วยทีŕเสียชวีิตแสดงอาการและเสียชวีิตภายในเวลาสัŖนๆ หลงัคลอด 

ลกัษณะอาการทีŕเกีŕยวขอ้งไดแ้ก่ ระบบหายใจลม้เหลว ชกักระตุก                ตบัวาย โรคกลา้มเนืŖอหวัใจ 

หวัใจเตน้ผดิปกตแิละภาวะคีโตนและนํŖาตาลในเลือดตํŕา โรคแบบทีŕแสดงอาการชา้ 

อาจถงึวยัเด็กแลว้ถึงเร ิŕมแสดงอาการ 

การรกัษาพยาบาลหลกัดว้ยการลดการบรโิภคอาหารทีŕมกีรดไขมนัอิŕมตวัสายยาว ป้องกนัไม่ใหรู้ส้ึกหวิ 

หลีกเลีŕยงภาวะนํŖาตาลในเลือดตํŕา 

และใหผู้ป่้วยเพิŕมปรมิาณการบรโิภคนํŖาตาลมากขึŖนเพืŕอสรา้งพลงังานในเวลาทีŕจําเป็น 

20. โรคกรดกลูตารกิในเลอืดสูง ชนิดทีŕ 2 (Glutaric acidemia type II) 

ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:530,000 

สาเหตหุลกัของโรคนีŖเกิดจากการขาดเอนไซมก์รดกลูตารกิหลายชนิด 

ทําใหเ้กดิปัญหาในการเผาผลาญของกรดไขมนัและกรดอะมโินโซ่กิŕง ทารกแรกเกิดอาจมภีาวะนํŖาตาลในเลือดตํŕา 

เลือดเป็นกรด กลา้มเนืŖออ่อนแรง ตบับวมโตเป็นตน้ นอกจากนีŖฝ่าเทา้จะมกีลิŕนเหม็น 

โรคแบบทีŕแสดงอาการชา้อาจจะเร ิŕมแสดงอาการในช่วงวยัรุน่ ในการรกัษาสามารถใหว้ิตามนิบ ี2 หรอื 

ไรโบฟลาวินและคารนิ์ทนีเพิŕมเติม บรโิภคอาหารทีŕมคีารโ์บไฮเดรตสูง มไีขมนัตํŕาและโปรตีนตํŕาเป็นหลกั 

ป้องกนัไม่ใหรู้ส้ึกหวิ หลีกเลีŕยงภาวะนํŖาตาลในเลือดตํŕา 

และใหผู้ป่้วยเพิŕมปรมิาณการบรโิภคนํŖาตาลมากขึŖนเพืŕอสรา้งพลงังานในเวลาทีŕจําเป็น 

21. โรคกรดโพรพโิอนิกในเลอืดสูง (Propionic academia) 

ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:230,000 

โรคแบบทีŕแสดงอาการในทารกแรกเกิดทีŕรุนแรงทีŕสุดจะเร ิŕมแสดงอาการภายในไม่กีŕสปัดาหห์ลงัคลอด 

มกีารรบัประทานอาหารทีŕไมดี่ มอีาการของโรคเช่นอาเจยีน ชกักระตุก กลา้มเนืŖออ่อนไม่มแีรง รา่งกายขาดนํŖา 

ง่วงซมึ เหม่อลอยและสมองถูกทําลายเป็นตน้ แบบทีŕแสดงอาการชา้นัŖนมค่ีอนขา้งน้อย  

ผูท้ีŕป่วยเป็นโรคนีŖจะตอ้งจํากดัปรมิาณการบรโิภคโปรตนี โดยเฉพาะกรดอะมโินทีŕผลิตกรดฟอรม์กิ  

ดงันัŖนนอกเหนือจากการรบัประทานอาหารทัŕวไปมืŖอละนอ้ยๆ แลว้ ยงัสามารถใหน้มผงสูตรพเิศษ 
เพืŕอเสรมิปรมิาณโปรตีนและพลงังานทีŕจําเป็นสําหรบัการเจรญิเติบโตใหเ้พยีงพออีกดว้ย 

22. โรคกลา้มเนืŖออ่อนแรงจากไขสนัหลงั (Spinal Muscular Atrophy) 

ปัจจบุนัมอีตัราการเกิดโรคในไตห้วนัคิดเป็น 1:20,000 โรคนีŖเกิดจากความผดิปกติแต่กําเนิดของยนี SMN1 

ทําใหเ้ซลลป์ระสาทสัŕงการ บรเิวณหน้าของไขสนัหลงัเสืŕอมลง 
ส่งผลใหเ้กิดอาการกลา้มเนืŖออ่อนแรงและกลา้มเนืŖอลีบ เป็นโรคทางพนัธุกรรมชนิดหนึŕง ผูป่้วย SMA 

ชนิดรุนแรงทีŕสุดมกัเร ิŕมมอีาการภายใน 6 เดือนแรกหลงัคลอด โดยอาจมอีาการรอ้งเสียงเบา ดดูนมไดไ้ม่ด ี

หายใจลําบาก กลืนอาหารลําบาก รวมถงึมอีาการอ่อนแรงอยา่งรุนแรงของแขน ขา และลําตวั 
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เด็กส่วนใหญ่ทีŕเป็นชนิดรุนแรงมกัเสียชวีิตจากภาวะหายใจลม้เหลวก่อนอาย ุ2 ปี สําหรบัผูป่้วย SMA ชนิดทีŕ 2 
และชนิดทีŕ 3 อาการมกัเร ิŕมปรากฏในช่วงวยัทารก วยัเด็ก หรอืหลงัจากนัŖน ขึŖนอยู่กบัชนิดของโรค 

การตรวจคดักรองนีŖสามารถตรวจพบผูป่้วยไดป้ระมาณ 95% อยา่งไรก็ตาม ผูป่้วยประมาณ 5% อาจมยีนี SMN1 

ในจํานวนปกตแิต่การทํางานของยนีผดิปกติ จงึไม่สามารถตรวจพบโรคไดจ้ากการตรวจคดักรองนีŖ 
ปัจจบุนัมยีารกัษา SMA ทีŕอยู่ภายใตส้ิทธปิระโยชน์ของระบบประกนัสุขภาพ เมืŕอผูป่้วยเร ิŕมมอีาการ 

การไดร้บัการรกัษาอย่างรวดเรว็จะช่วยเพิŕมโอกาสในการชะลอการดําเนินโรคและปรบัปรุงคณุภาพชวีิตได ้

ทมีแพทยจ์ะวางแผนการติดตามและการรกัษาทีŕเหมาะสมตามสภาพของผูป่้วยแต่ละราย 
เพืŕอใหไ้ดร้บัการดูแลอย่างเหมาะสมทีŕสุด 

สอง- ขอ้ควรระวงั 

1. ขอเตือนผูป้กครองว่า ไม่ควรเลืŕอนการตรวจคดักรองในทารกแรกเกดิ 
ซึŕงควรดําเนินการเมืŕอทารกมอีายุครบ 48 ชัŕวโมง ดว้ยเหตุผลทีŕเกีŕยวขอ้งกบัการทําประกนัภยั 
เนืŕองจากอาจทําใหพ้ลาดช่วงเวลาทีŕเหมาะสมในการตรวจ 
ส่งผลใหก้ารวินิจฉัยล่าชา้และกระทบต่อสขุภาพของทารกได ้ทัŖงนีŖ 
สํานักงานกํากบัดูแลธุรกิจประกนัภยั ภายใตค้ณะกรรมการกํากบัดแูลทางการเงนิ 
ไดม้หีนังสอืกําหนดไวอ้ยา่งชดัเจนว่า 
บรษิทัประกนัภยัทีŕรบัทําประกนัสําหรบัทารกแรกเกดิจะตอ้งระบุเงืŕอนไขในสญัญาเกีŕยวกบัระยะเว
ลารอคอย 
สําหรบัโรคทีŕเกีŕยวขอ้งกบัรายการตรวจคดักรองโรคพนัธุกรรมในทารกแรกเกดิตามทีŕกระทรวงส
าธารณสุขประกาศกําหนด นอกจากนีŖ ตวัแทนประกนัภยัไม่มสีทิธิřแนะนํา ชกัชวน 
หรอืโน้มน้าวผูป้กครองใหเ้ลืŕอนหรอืไม่เขา้รบัการตรวจคดักรองทารกแรกเกดิ 
เพืŕอวตัถุประสงคใ์นการเสนอขายหรอืรบัทําประกนัภยั 
เนืŕองจากถอืเป็นการกระทําทีŕไม่เหมาะสมและขดัต่อขอ้กําหนดทีŕเกีŕยวขอ้ง 

2. ขอ้มูลทีŕเกีŕยวขอ้งจะถกูนําไปใชเ้พืŕอการประเมนินโยบายของหน่วยงานสาธารณสุข 
การสบืคน้และตรวจสอบขอ้มูล และตดิตามดูแลสขุภาพเป็นรายกรณี 

3. ก่อนทีŕจะทราบผลการคดักรอง โปรดอยา่ปล่อยใหลู้กน้อยของท่านสมัผสักบัสารแนฟทาลนี 
(หรอืทีŕเรยีกกนัทัŕวไปว่าลูกเหม็น) อย่าหายารบัประทานเอง 

4. หากมปัีญหาสขุภาพ โปรดสอบถามกบักมุารแพทยข์องท่าน 
หากผลการตรวจคดักรองของทารกเป็น (หรอืสงสยัว่าเป็น) 
ผลบวกนัŖนไมไ่ดห้มายความว่าทารกถูกวนิิจฉัยว่าเป็นโรคดงักล่าว 
สถานพยาบาลทีŕเก็บตวัอย่างเลอืดเดมิหรอืโรงพยาบาลตรวจยนืยนั 
จะทําการตรวจยนืยนัคดักรองโรคใหลู้กน้อยของท่านเพิŕมเติมภายในระยะเวลาทีŕสัŖนทีŕสุด 
ผลการตรวจคดักรองคร ัŖงแรก (หรอืการตรวจซํ Ŗา) อาจจะแจง้ใหท้ราบภายใน 2 
สปัดาหห์ลงัการเจาะเลอืด กรุณาตดิต่อกบัสถานพยาบาลทีŕเก็บตวัอย่างเลอืดเดิม 
หรอืตรวจสอบทีŕ เว็บไซต์ของศูนยต์รวจคดักรองทารกแรกเกดิ (เว็บไซต:์)__________ ) 
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สําหรบัปัญหาทีŕเกีŕยวขอ้งกบัโรค สามารถสอบถามไดท้ีŕสายตรงใหคํ้าปรกึษาดา้นสุขศึกษา: 
(___) _____ ตอ่____ 

 

 

 

ดว้ยความห่วงใยจากกรมการส่งเสรมิสุขภาพประชาชน 
กระทรวงสาธารณสขุและสวสัดกิาร 


