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กิจกรรม 

การปองกันการเกิดโรคผูปวยกลามเนื้อลีบดูเชน (Duchenne Muscular Dystrophy) 

เกิดซํ้าในครอบครัว 

 

ภายใต : โครงการพัฒนาศักยภาพประชากรไทย 

(โครงการยอยศูนยวิจัยโรคพันธุกรรมเพื่อสาธารณสุขแมและเด็ก) 

 

 หนวยงานท่ีรับผิดชอบ : หนวยเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร รพ.รามาธิบดี 

 

 หลักการและเหตุผล 

 โรคกลามเนื้อลีบดูเชน เปนโรคซ่ึงทําใหเด็กผูชายซ่ึงเคยพัฒนามาปกติจนถึง 4-5 ขวบ เร่ิม

เดินแลวลมบอยจนในท่ีสุดเดนิไมไดและแยลงเร่ือยๆ มีปญหาการหายใจ ปอดบวมจากการสําลัก 

ในท่ีสุดเสียชีวติเม่ือประมาณ 16-20 ป ปจจบัุนยังไมมีวิธีรักษาโรคนี้ อุบัติการณของโรคนี้คือ 1 ใน 

3,500 ของเด็กเกิดมีชีพเพศชาย หรือ 1 ใน 7,000 ของเด็กเกิดมีชีพ เนื่องจากมีการถายทอดโรคผาน

ทางโครโมโซมเอ็กซ (X-linked recessive inheritance) จึงทําใหมีคนเปนโรคไดหลายคนใน

ครอบครัว ซ่ึงหญิงท่ีเปนพาหะจะมีลูกเปนโรคไดโดยไมข้ึนกับวาสามีจะเปนพาหะหรือไม โดย

โอกาสที่จะเปนโรคคือรอยละ 25 และถาทราบเพศวาเปนเพศชาย โอกาสท่ีบุตรจะเปนโรคคือรอย

ละ 50 

 โดยท่ัวไปพบวาผูปวยโรคกลามเนื้อลีบดูเชน รอยละ 46 มีประวัติมีคนเปนโรคนี้มากอนใน

ครอบครัว ซ่ึงบงช้ีวาแมเปนพาหะแนนอนและนาจะมีผูหญิงอีกหลายคนเปนพาหะดวย แมวาอีก

รอยละ 54  ของผูปวย ไมเคยมีประวัติในครอบครัวเปนโรคมากอน แตหากไดมีการตรวจยนีของ

ผูปวยและแมจะพบวา 2 ใน 3 ของครอบครัวดังกลาว แมมียีนผิดปกติเปนพาหะดวย และจําเปนตอง

ตรวจตอไป วาอาจจะมีญาติเพศหญิงเปนพาหะอีก 

ในอดีตสําหรับประเทศไทย หากวนิิจฉัยผูปวยโรคนี้ไดจากอาการ แพทยจะใหคําแนะนํา

เกี่ยวกับโรคและการดูแล สวนการวินิจฉัยพาหะไมสามารถทําไดจากการตรวจรางกาย แตตองตรวจ

ยีนซ่ึงยังทําไมไดในประเทศไทย จึงเกิดผูปวยรายใหมข้ึนอีกในครอบครัวของผูปวยอยางหลีกเล่ียง

ไมได นับจากป พศ. 2542 ประเทศไทยมีแพทยและนักวทิยาศาสตรดานเวชพันธุศาสตรเพิ่มข้ึน ซ่ึง
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เกือบท้ังหมดทํางานในโรงพยาบาลมหาวทิยาลัยของรัฐ และไดพัฒนาบริการการตรวจวินิจฉัย การ

รักษาตลอดจนการตรวจยีนเพื่อยืนยันโรคและวนิิจฉัยพาหะได 

 

 ในการปองกนัการเกิดโรคกลามเนื้อลีบดูเชนซํ้าในครอบครัว ทําไดโดยการตรวจพาหะใน

กลุมเส่ียงสูง (high risk screening) คือการตรวจท่ีเร่ิมตนจากการมีผูปวย (index case) เกิดข้ึนแลวใน

ครอบครัว แลวจึงทําการตรวจผูท่ีมีความเส่ียงสูงท่ีจะเปนพาหะ (cascade screening) ไดแก แม พี่

นองท่ีเปนเพศหญิงของผูปวย และญาติเพศหญิงท่ีเปนญาติทางฝายแม ซ่ึงหากพบวาเปนพาหะจริง ก็

จะใหคําแนะนาํและดําเนินการชวยเหลือ เพื่อปองกันการเกิดเปนโรคอีกในครอบครัวนั้นๆ 

มาตรการนี้จะทําใหมีโอกาสตรวจพบพาหะไดมากและญาติไดเหน็ตัวอยางผูปวยจริงในครอบครัว

ของตนวาเปนอยางไร ดั้งนัน้จึงตระหนักถึงผลของโรคท่ีกระทบตอตนเองและลูกหลานเปนอยางดี 

ความเขาใจและความรวมมือท่ีอยากจะขอตรวจมักจะมีสูงอยูแลว ในกรณีท่ีพบวาตนเปนพาหะ 

ผูหญิงรายนั้นอาจเลือกไมแตงงาน เลือกไมมีลูก เลือกมีลูกจํานวนนอยลงกวาท่ีวางแผนไว หรือ

เลือกการขอรับการตรวจวินจิฉัยทารกในครรภหรือการวนิิจฉัยกอนคลอด (prenatal or fetal 

diagnosis) เพือ่ใหคลอดลูกท่ีไมเปนโรค สวนหญิงท่ีผลตรวจยนืยนัไดวาไมเปนพาหะก็สามารถ

ตัดสินใจเร่ืองการแตงงานและการมีบุตรไปตามปกติ และไมตองรับการวินิจฉัยทารกในครรภ 

 แตเหตุการณท่ีแพทยทางดานโรคพันธุกรรม (แพทยเวชพนัธุศาสตร) ประสบในทางปฏิบัติ

และเกดิข้ึนเสมอๆ คือ ญาติของผูปวยหรือแมกระท่ังตัวผูปวยเอง ถูกปฏิเสธไมไดรับการสงตอ ไม

วาจะเปนการสงตัวหรือสงแตเลือดเพื่อรับการตรวจยีน ท้ังๆท่ีมีการเขียนจดหมายส่ือสารกับ

เจาหนาท่ีของโรงพยาบาลตนสังกัดของผูปวยหรือญาติรายน้ันๆอยางชัดเจนวา แมผูปวยจะไดรับ

การวินจิฉัยโรคแลวจากอาการทางคลินิกกต็าม แตขอมูลทางคลีนิกไมเพียงพอในการท่ีจะระบุไดวา

ใครบางในครอบครัวเปนหรือไมปนพาหะ มีความจําเปนอยางยิ่งท่ีตองตรวจทางแล็บ (ตรวจยีนหรือ

ดีเอ็นเอ) จึงจะวินิจฉัยพาหะได ซ่ึงโรงพยาบาลตนสังกัดท่ีปฏิเสธ มักจะใหเหตุผลวา ในเม่ือรูแลววา

โรคอะไร ทําไมตองตรวจยนีอีก หรือในกรณีตรวจพาหะคิอผูท่ีไมเปนโรคแตอาจมียีนผิดปกติแฝง 

อาจจะมีลูกเปนโรคได ก็ถูกปฏิเสธวาไมมีอาการจึงไมใหตรวจ หรือกรณีอยูตางจังหวัด ทาง

โรงพยาบาลตนสังกัดและท่ีโรงเรียนแพทยก็ยังตองใหผูปวยหรือญาติเดินทางมาเพื่อดําเนินการเร่ือง

สิทธิและการตรวจรักษา ซ่ึงท้ังนี้ท้ังนั้นคิดวาเปนเพราะเจาหนาท่ีหรือแพทยโรงพยาบาลตนสังกัด

สวนใหญยังขาดความเขาใจที่ถูกตองเกี่ยวกับหลักการและวิธีการปองกันโรคพันธุกรรม รวมท้ังใน

อดีตไมเคยมีระบบท่ีใหโอกาสแกครอบครัวและผูปวยโรคพันธุกรรมมากอน (ยกเวนโรคธาลัสซี
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เมีย) และการขาดนโยบายหรือระบบรองรับจากภาคสาธารณสุข จึงเปนส่ิงท่ีนาเสียใจเปนอยางยิ่งท่ี

ครอบครัวผูปวยซ่ึงก็มักจะยากจนและลําบากจากการมีลูกปวยดวยโรคท่ีรักษาไมหายอยูแลว ยังไมมี

โอกาสเขาถึงการบริการและการชวยเหลือปองกันโรคซํ้าอีกในครอบครัว อันกอใหเกิดความไมเปน

ธรรมอยางยิ่งในระบบบริการ (inequity in health service) เนื่องดวยไมสามารถคุมครองการเขาถึง

บริการที่จําเปนดังกลาว 

 ดังนี้จึงจดักจิกรรมการปองกันการเกดิโรคผูปวยกลามเนือ้ลีบดูเชนเกดิซํ้าในครอบครัว เพื่อ

จะไดนําขอมูลมาปรับการบริการใหเกิดประโยชนตอผูปวยและครอบครัวอยางครบวงจร 

 

วัตถุประสงค 

     1. เพื่อผลิตส่ือ เอกสารและประชาสัมพนัธโครงการพัฒนาศักยภาพเด็กไทย (ผูปวยกลามเนื้อลีบ

ดูเชน) 

     2. เปนศูนยวิชาการและวจิัย สรางนวัตกรรมระบบและแนวทางการใหบริการดานโรคผูปวย

กลามเนื้อลีบดเูชน  

     3. เปนศูนยกลางเครือขายและการใหบริการ การตรวจและวนิิจฉัยโรคผูปวยกลามเนื้อลีบดูเชน  

ท่ีตองใชเทคโนโลยีระดับสูงเพื่อปองกันการเกิดโรคซํ้าอีกในครอบครัว 

     4. สรางเครือขายทางวิชาการและบริการกับหนวยงานของกระทรวงสาธารณสุขและหนวยงาน

อ่ืนในสวนกลางและสวนทองถ่ิน 

 

 กลุมเปาหมาย 

     1. ผูปวยและครอบครัวของผูปวยดวยโรคหรือท่ีสงสัยวาจะเปนกลามเนื้อลีบดูเชน 

     2. บุคลากรทางการแพทยในระดบัทองถ่ิน 

     3. หนวยงานของกระทรวงสาธารณสุขท่ีเกี่ยวของกับการดูแลในทองถ่ิน 

 

 ขั้นตอนการดาํเนินงาน 

     1. ลงทะเบียนผูปวยและครอบครัว 

     2. วิเคราะหแผนภูมิครอบครัวเพื่อระบุญาติเพศหญิงท่ีเส่ียงตอการเปนพาหะ 

     3. ติดตอใหญาติท่ีเส่ียงตอการเปนพาหะไดมารับการตรวจเลือดหรือไปพบแพทยในโรงพยาบาล

เครือขายท่ีอยูใกลเพื่อเจาะเลือดสงเขามาตรวจในสถาบันท่ีเปนศูนยตรวจยนี 
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     4. มีการสงเลือดหรือผูปวยผานเครือขายบริการเพี่อตรวจยนีของผูปวยและญาติท่ีเส่ียงตอการเปน

พาหะ 

     5. แจงผลการตรวจเลือดพรอมใหคําปรึกษาแกผูปวยและครอบครัวพรอมมอบบัตรประจําตัว

ผูปวย/พาหะ 

 

ประโยชนท่ีคาดวาจะไดรับ 

     1. แนวทางการใหบริการท่ีเหมาะสมของสาธารณสุขในการใหบริการทางดานโรคผูปวย

กลามเนื้อลีบดเูชน 

     2. มีการเผยแพรทางวิชาการของแนวทางตามขอ 1. 

     3. มีเครือขายการใหคําปรึกษาแกบุคลากรทางการแพทยในระดับทองถ่ินอยางเปนระบบ เพื่อ

พิจารณาสงตอผูปวยหรือตัวอยางส่ิงสงตรวจไดตามท่ีจําเปน 

     4. มีเครือขายทางวิชาการและบริการกับหนวยงานของกระทรวงสาธารณสุขและหนวยงานอ่ืน

ในสวนกลางและสวนทองถ่ิน 

     5. บุคลากรทางการแพทยในระดบัทองถ่ิน มีความรูความสามารถเพ่ิมข้ึน มีความเขมแข็งในการ

แกปญหาเบ้ืองตนในระดับทองถ่ินได 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



วิธีเก็บเลือดใสกระดาษซับเลือด กิจกรรมการปองกันโรคพันธุกรรมเกิดซํ้าในครอบครัว 
ภายใต โครงการพัฒนาศักยภาพประชากรไทย กลุมเด็กและวัยรุน 

อุปกรณ 
กระดาษซับเลือด  
สําลี แอลกอฮอลล  
เข็ม หรือ ปากกาเจาะเลือด 

1.เช็ดปลายน้ิวดวยสําลีแอลกอฮอล 2.บีบเคนเลือดใหมาที่ปลายน้ิว 3.เจาะเลือดดวยเข็ม /ปากกาเจาะเลือด 4.บีบเลือดใหเปนหยด 

5.ควํ่าน้ิวใหเลือดแตะภายใน 
วงของกระดาษซับเลือดที่กําหนด 

6.ใหชุมเปนวงจนถึงดานหลัง 7.ทําจนไดวงเลือดทั้ง 6 วง  

8.เขียนช่ือ นามสกุล ใหชัดเจน 
บนกระดาษไขที่ปดบนหนา 
กระดาษซับเลือด 

9.ผ่ึงใหแหง ในที่โลง 
ประมาณ 4 ช่ัวโมง  
หามใชไดรเปาผม 

10.เก็บใสถุงพลาสติก 
กอนใสซองจดหมาย 
จัดสงทางไปรษณีย 
 

 

 จัดสงไปรษณีย มาที่ 
 รศ.พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล 
  กิจกรรมการปองกันโรคพันธุกรรมเกิดซ้ําอีกในครอบครัว 
  หนวยเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร 
  คณะแพทยศาสตร โรงพยาบาลรามาธิบดี 
  กรุงเทพมหานคร10400 
 

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



1.เจาะเลือดผูปวยใสหลอดที่มีสารกันเลือดแข็งชนิด EDTA (CBC tube) จํานวน 3-5 cc  จํานวน 2  หลอด
2.สงทั้งหลอด EDTA ที่อุณหภูมิหองใหถึงโรงพยาบาลรามาธิบดีภายในวันน้ัน
หรือแชตุเย็น  4 c หรือใสกระติกนํ้าแข็ง ถาตองใชเวลานานจนเปนวัน
หรือปนแยกเอาเฉพาะ buffy coat .ใส 1.5 cc polypropylene tube ปดฝาใหสนิท พันรอบ tube ดวย paraffin

การสงส่ิงสงตรวจทางไปรษณีย
สงไปรษณีย EMS (ในการสงตัวอยางไมจําเปนตองแชแข็ง) มาที่

ศ.พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล
หนวยเวชพันธุศาสตร ภาควิชากุมารเวชศาสตร
คณะแพทยศาสตร โรงพยาบาลรามาธิบดี
กรุงเทพมหานคร 
10400

พรอมใบสงตรวจและโทรแจงที่หนวยเวชพันธุศาสตร 
คุณวราภรณ ขุนอินทร พยาบาลประจําหนวยฯ
 โทรฯ 02-2012782-3, 087-087-4925

4.ระบุช่ือ-นามสกุล ใหชัดเจนบนกระดาษที่แนบมากับกระดาษซับเลือด

การเก็บเลือดใสกระดาษซับเลือด

1.หยดเลือดที่ปราศจากสารกันเลือดแข็งตัวใสกระดาษซับเลือดใหชุมทั้งดานหนาและดานหลัง จนครบทั้ง 6 วง
2.ผึ่งกระดาษซับเลือดใหแหงโดยวางไว 4 ช่ัวโมง ที่อุณหภูมิหอง
3.นํากระดาษซับเลือดใสในถุงพลาสติกซิบล็อก

การเก็บเลือดใส EDTA tube

3.ระบุช่ือ-นามสกุล ใหชัดเจนบน tube


