
  1

กิจกรรม 

การปองกันการเกิดโรคผูปวยกลามเนื้อลีบดูเชน (Duchenne Muscular Dystrophy) 

เกิดซํ้าในครอบครัว 

 

ภายใต : โครงการพัฒนาศักยภาพประชากรไทย 

(โครงการยอยศูนยวิจัยโรคพันธุกรรมเพื่อสาธารณสุขแมและเด็ก) 

 

 หนวยงานท่ีรับผิดชอบ : หนวยเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร รพ.รามาธิบดี 

 

 หลักการและเหตุผล 

 โรคกลามเนื้อลีบดูเชน เปนโรคซ่ึงทําใหเด็กผูชายซ่ึงเคยพัฒนามาปกติจนถึง 4-5 ขวบ เร่ิม

เดินแลวลมบอยจนในท่ีสุดเดนิไมไดและแยลงเร่ือยๆ มีปญหาการหายใจ ปอดบวมจากการสําลัก 

ในท่ีสุดเสียชีวติเม่ือประมาณ 16-20 ป ปจจบัุนยังไมมีวิธีรักษาโรคนี้ อุบัติการณของโรคนี้คือ 1 ใน 

3,500 ของเด็กเกิดมีชีพเพศชาย หรือ 1 ใน 7,000 ของเด็กเกิดมีชีพ เนื่องจากมีการถายทอดโรคผาน

ทางโครโมโซมเอ็กซ (X-linked recessive inheritance) จึงทําใหมีคนเปนโรคไดหลายคนใน

ครอบครัว ซ่ึงหญิงท่ีเปนพาหะจะมีลูกเปนโรคไดโดยไมข้ึนกับวาสามีจะเปนพาหะหรือไม โดย

โอกาสที่จะเปนโรคคือรอยละ 25 และถาทราบเพศวาเปนเพศชาย โอกาสท่ีบุตรจะเปนโรคคือรอย

ละ 50 

 โดยท่ัวไปพบวาผูปวยโรคกลามเนื้อลีบดูเชน รอยละ 46 มีประวัติมีคนเปนโรคนี้มากอนใน

ครอบครัว ซ่ึงบงช้ีวาแมเปนพาหะแนนอนและนาจะมีผูหญิงอีกหลายคนเปนพาหะดวย แมวาอีก

รอยละ 54  ของผูปวย ไมเคยมีประวัติในครอบครัวเปนโรคมากอน แตหากไดมีการตรวจยนีของ

ผูปวยและแมจะพบวา 2 ใน 3 ของครอบครัวดังกลาว แมมียีนผิดปกติเปนพาหะดวย และจําเปนตอง

ตรวจตอไป วาอาจจะมีญาติเพศหญิงเปนพาหะอีก 

ในอดีตสําหรับประเทศไทย หากวนิิจฉัยผูปวยโรคนี้ไดจากอาการ แพทยจะใหคําแนะนํา

เกี่ยวกับโรคและการดูแล สวนการวินิจฉัยพาหะไมสามารถทําไดจากการตรวจรางกาย แตตองตรวจ

ยีนซ่ึงยังทําไมไดในประเทศไทย จึงเกิดผูปวยรายใหมข้ึนอีกในครอบครัวของผูปวยอยางหลีกเล่ียง

ไมได นับจากป พศ. 2542 ประเทศไทยมีแพทยและนักวทิยาศาสตรดานเวชพันธุศาสตรเพิ่มข้ึน ซ่ึง
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เกือบท้ังหมดทํางานในโรงพยาบาลมหาวทิยาลัยของรัฐ และไดพัฒนาบริการการตรวจวินิจฉัย การ

รักษาตลอดจนการตรวจยีนเพื่อยืนยันโรคและวนิิจฉัยพาหะได 

 

 ในการปองกนัการเกิดโรคกลามเนื้อลีบดูเชนซํ้าในครอบครัว ทําไดโดยการตรวจพาหะใน

กลุมเส่ียงสูง (high risk screening) คือการตรวจท่ีเร่ิมตนจากการมีผูปวย (index case) เกิดข้ึนแลวใน

ครอบครัว แลวจึงทําการตรวจผูท่ีมีความเส่ียงสูงท่ีจะเปนพาหะ (cascade screening) ไดแก แม พี่

นองท่ีเปนเพศหญิงของผูปวย และญาติเพศหญิงท่ีเปนญาติทางฝายแม ซ่ึงหากพบวาเปนพาหะจริง ก็

จะใหคําแนะนาํและดําเนินการชวยเหลือ เพื่อปองกันการเกิดเปนโรคอีกในครอบครัวนั้นๆ 

มาตรการนี้จะทําใหมีโอกาสตรวจพบพาหะไดมากและญาติไดเหน็ตัวอยางผูปวยจริงในครอบครัว

ของตนวาเปนอยางไร ดั้งนัน้จึงตระหนักถึงผลของโรคท่ีกระทบตอตนเองและลูกหลานเปนอยางดี 

ความเขาใจและความรวมมือท่ีอยากจะขอตรวจมักจะมีสูงอยูแลว ในกรณีท่ีพบวาตนเปนพาหะ 

ผูหญิงรายนั้นอาจเลือกไมแตงงาน เลือกไมมีลูก เลือกมีลูกจํานวนนอยลงกวาท่ีวางแผนไว หรือ

เลือกการขอรับการตรวจวินจิฉัยทารกในครรภหรือการวนิิจฉัยกอนคลอด (prenatal or fetal 

diagnosis) เพือ่ใหคลอดลูกท่ีไมเปนโรค สวนหญิงท่ีผลตรวจยนืยนัไดวาไมเปนพาหะก็สามารถ

ตัดสินใจเร่ืองการแตงงานและการมีบุตรไปตามปกติ และไมตองรับการวินิจฉัยทารกในครรภ 

 แตเหตุการณท่ีแพทยทางดานโรคพันธุกรรม (แพทยเวชพนัธุศาสตร) ประสบในทางปฏิบัติ

และเกดิข้ึนเสมอๆ คือ ญาติของผูปวยหรือแมกระท่ังตัวผูปวยเอง ถูกปฏิเสธไมไดรับการสงตอ ไม

วาจะเปนการสงตัวหรือสงแตเลือดเพื่อรับการตรวจยีน ท้ังๆท่ีมีการเขียนจดหมายส่ือสารกับ

เจาหนาท่ีของโรงพยาบาลตนสังกัดของผูปวยหรือญาติรายน้ันๆอยางชัดเจนวา แมผูปวยจะไดรับ

การวินจิฉัยโรคแลวจากอาการทางคลินิกกต็าม แตขอมูลทางคลีนิกไมเพียงพอในการท่ีจะระบุไดวา

ใครบางในครอบครัวเปนหรือไมปนพาหะ มีความจําเปนอยางยิ่งท่ีตองตรวจทางแล็บ (ตรวจยีนหรือ

ดีเอ็นเอ) จึงจะวินิจฉัยพาหะได ซ่ึงโรงพยาบาลตนสังกัดท่ีปฏิเสธ มักจะใหเหตุผลวา ในเม่ือรูแลววา

โรคอะไร ทําไมตองตรวจยนีอีก หรือในกรณีตรวจพาหะคิอผูท่ีไมเปนโรคแตอาจมียีนผิดปกติแฝง 

อาจจะมีลูกเปนโรคได ก็ถูกปฏิเสธวาไมมีอาการจึงไมใหตรวจ หรือกรณีอยูตางจังหวัด ทาง

โรงพยาบาลตนสังกัดและท่ีโรงเรียนแพทยก็ยังตองใหผูปวยหรือญาติเดินทางมาเพื่อดําเนินการเร่ือง

สิทธิและการตรวจรักษา ซ่ึงท้ังนี้ท้ังนั้นคิดวาเปนเพราะเจาหนาท่ีหรือแพทยโรงพยาบาลตนสังกัด

สวนใหญยังขาดความเขาใจที่ถูกตองเกี่ยวกับหลักการและวิธีการปองกันโรคพันธุกรรม รวมท้ังใน

อดีตไมเคยมีระบบท่ีใหโอกาสแกครอบครัวและผูปวยโรคพันธุกรรมมากอน (ยกเวนโรคธาลัสซี
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เมีย) และการขาดนโยบายหรือระบบรองรับจากภาคสาธารณสุข จึงเปนส่ิงท่ีนาเสียใจเปนอยางยิ่งท่ี

ครอบครัวผูปวยซ่ึงก็มักจะยากจนและลําบากจากการมีลูกปวยดวยโรคท่ีรักษาไมหายอยูแลว ยังไมมี

โอกาสเขาถึงการบริการและการชวยเหลือปองกันโรคซํ้าอีกในครอบครัว อันกอใหเกิดความไมเปน

ธรรมอยางยิ่งในระบบบริการ (inequity in health service) เนื่องดวยไมสามารถคุมครองการเขาถึง

บริการที่จําเปนดังกลาว 

 ดังนี้จึงจดักจิกรรมการปองกันการเกดิโรคผูปวยกลามเนือ้ลีบดูเชนเกดิซํ้าในครอบครัว เพื่อ

จะไดนําขอมูลมาปรับการบริการใหเกิดประโยชนตอผูปวยและครอบครัวอยางครบวงจร 

 

วัตถุประสงค 

     1. เพื่อผลิตส่ือ เอกสารและประชาสัมพนัธโครงการพัฒนาศักยภาพเด็กไทย (ผูปวยกลามเนื้อลีบ

ดูเชน) 

     2. เปนศูนยวิชาการและวจิัย สรางนวัตกรรมระบบและแนวทางการใหบริการดานโรคผูปวย

กลามเนื้อลีบดเูชน  

     3. เปนศูนยกลางเครือขายและการใหบริการ การตรวจและวนิิจฉัยโรคผูปวยกลามเนื้อลีบดูเชน  

ท่ีตองใชเทคโนโลยีระดับสูงเพื่อปองกันการเกิดโรคซํ้าอีกในครอบครัว 

     4. สรางเครือขายทางวิชาการและบริการกับหนวยงานของกระทรวงสาธารณสุขและหนวยงาน

อ่ืนในสวนกลางและสวนทองถ่ิน 

 

 กลุมเปาหมาย 

     1. ผูปวยและครอบครัวของผูปวยดวยโรคหรือท่ีสงสัยวาจะเปนกลามเนื้อลีบดูเชน 

     2. บุคลากรทางการแพทยในระดบัทองถ่ิน 

     3. หนวยงานของกระทรวงสาธารณสุขท่ีเกี่ยวของกับการดูแลในทองถ่ิน 

 

 ขั้นตอนการดาํเนินงาน 

     1. ลงทะเบียนผูปวยและครอบครัว 

     2. วิเคราะหแผนภูมิครอบครัวเพื่อระบุญาติเพศหญิงท่ีเส่ียงตอการเปนพาหะ 

     3. ติดตอใหญาติท่ีเส่ียงตอการเปนพาหะไดมารับการตรวจเลือดหรือไปพบแพทยในโรงพยาบาล

เครือขายท่ีอยูใกลเพื่อเจาะเลือดสงเขามาตรวจในสถาบันท่ีเปนศูนยตรวจยนี 
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     4. มีการสงเลือดหรือผูปวยผานเครือขายบริการเพี่อตรวจยนีของผูปวยและญาติท่ีเส่ียงตอการเปน

พาหะ 

     5. แจงผลการตรวจเลือดพรอมใหคําปรึกษาแกผูปวยและครอบครัวพรอมมอบบัตรประจําตัว

ผูปวย/พาหะ 

 

ประโยชนท่ีคาดวาจะไดรับ 

     1. แนวทางการใหบริการท่ีเหมาะสมของสาธารณสุขในการใหบริการทางดานโรคผูปวย

กลามเนื้อลีบดเูชน 

     2. มีการเผยแพรทางวิชาการของแนวทางตามขอ 1. 

     3. มีเครือขายการใหคําปรึกษาแกบุคลากรทางการแพทยในระดับทองถ่ินอยางเปนระบบ เพื่อ

พิจารณาสงตอผูปวยหรือตัวอยางส่ิงสงตรวจไดตามท่ีจําเปน 

     4. มีเครือขายทางวิชาการและบริการกับหนวยงานของกระทรวงสาธารณสุขและหนวยงานอ่ืน

ในสวนกลางและสวนทองถ่ิน 

     5. บุคลากรทางการแพทยในระดบัทองถ่ิน มีความรูความสามารถเพ่ิมข้ึน มีความเขมแข็งในการ

แกปญหาเบ้ืองตนในระดับทองถ่ินได 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



วิธีเก็บเลือดใสกระดาษซับเลือด กิจกรรมการปองกันโรคพันธุกรรมเกิดซํ้าในครอบครัว 
ภายใต โครงการพัฒนาศักยภาพประชากรไทย กลุมเด็กและวัยรุน 

อุปกรณ 
กระดาษซับเลือด  
สําลี แอลกอฮอลล  
เข็ม หรือ ปากกาเจาะเลือด 

1.เช็ดปลายน้ิวดวยสําลีแอลกอฮอล 2.บีบเคนเลือดใหมาที่ปลายน้ิว 3.เจาะเลือดดวยเข็ม /ปากกาเจาะเลือด 4.บีบเลือดใหเปนหยด 

5.ควํ่าน้ิวใหเลือดแตะภายใน 
วงของกระดาษซับเลือดที่กําหนด 

6.ใหชุมเปนวงจนถึงดานหลัง 7.ทําจนไดวงเลือดทั้ง 6 วง  

8.เขียนช่ือ นามสกุล ใหชัดเจน 
บนกระดาษไขที่ปดบนหนา 
กระดาษซับเลือด 

9.ผ่ึงใหแหง ในที่โลง 
ประมาณ 4 ช่ัวโมง  
หามใชไดรเปาผม 

10.เก็บใสถุงพลาสติก 
กอนใสซองจดหมาย 
จัดสงทางไปรษณีย 
 

 

 จัดสงไปรษณีย มาที่ 
 รศ.พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล 
  กิจกรรมการปองกันโรคพันธุกรรมเกิดซ้ําอีกในครอบครัว 
  หนวยเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร 
  คณะแพทยศาสตร โรงพยาบาลรามาธิบดี 
  กรุงเทพมหานคร10400 
 

จัดทําโดย หนวยเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร คณะแพทยศาสตร โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล  
โทร. 02-201-2782  Fax 02-201-2783 E-mail: dmdthai@gmail.com 



1.เจาะเลือดผูปวยใสหลอดที่มีสารกันเลือดแข็งชนิด EDTA (CBC tube) จํานวน 3-5 cc  จํานวน 2  หลอด
2.สงทั้งหลอด EDTA ที่อุณหภูมิหองใหถึงโรงพยาบาลรามาธิบดีภายในวันน้ัน
หรือแชตุเย็น  4 c หรือใสกระติกนํ้าแข็ง ถาตองใชเวลานานจนเปนวัน
หรือปนแยกเอาเฉพาะ buffy coat .ใส 1.5 cc polypropylene tube ปดฝาใหสนิท พันรอบ tube ดวย paraffin

การสงส่ิงสงตรวจทางไปรษณีย
สงไปรษณีย EMS (ในการสงตัวอยางไมจําเปนตองแชแข็ง) มาที่

ศ.พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล
หนวยเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร
คณะแพทยศาสตร โรงพยาบาลรามาธิบดี
กรุงเทพมหานคร 
10400

พรอมใบสงตรวจและโทรแจงที่หนวยเวชพันธุศาสตร 
คุณวราภรณ ขุนอินทร พยาบาลประจําหนวยฯ
 โทรฯ 02-2012782-3, 087-087-4925

4.ระบุช่ือ-นามสกุล ใหชัดเจนบนกระดาษที่แนบมากับกระดาษซับเลือด

การเก็บเลือดใสกระดาษซับเลือด

1.หยดเลือดที่ปราศจากสารกันเลือดแข็งตัวใสกระดาษซับเลือดใหชุมทั้งดานหนาและดานหลัง จนครบทั้ง 6 วง
2.ผึ่งกระดาษซับเลือดใหแหงโดยวางไว 4 ช่ัวโมง ที่อุณหภูมิหอง
3.นํากระดาษซับเลือดใสในถุงพลาสติกซิบล็อก

การเก็บเลือดใส EDTA tube

3.ระบุช่ือ-นามสกุล ใหชัดเจนบน tube


