
 

  

การตรวจวินิจฉัย               
สาเหตุทางพนัธุกรรมผู้ป่วย               
กลุ่มอาการออทซิมึสเปคตรัม 

ชาวไทย 

 

สนับสนุนโดย 
โครงการพฒันาศกัยภาพประชากรไทย:          

กลุ่มเดก็และวยัรุ่น 
คณะแพทยศาสตรโ์รงพยาบาลรามาธิบดี 

 
 

 

การตรวจโครโมโซมอะเรย์ ในประเทศไทย 

โครงการนี ้เป็นโครงการน าร่อง มวีตัถปุระสงค์ คือ 

 พฒันาการตรวจโครโมโซมอะเรย์ในประเทศไทย 

 ช่วยให้ผู้ ป่วยได้เข้าถึงการตรวจ เพื่อการดแูลระยะยาวและ

ให้ค าปรึกษาทางพนัธุกรรมที่ถกูต้องแมน่ย า รวมถึงการ

ป้องกนัการเกิดโรคซ า้ในครอบครัว 

 ศกึษาความชกุของกลุม่อาการท่ีเกิดจากการขาดหรือเกิน

ของชิน้สว่นโครโมโซม ในผู้ ป่วยออทิซมึ 

 เผยแพร่ความรู้ และพฒันาความสามารถของแพทย์ทีด่แูล

เด็กออทิซมึ ให้เข้าใจและสามารถเลอืกสง่ตรวจโครโมโซม 

      อะเรย์  และสง่ตรวจอื่นๆ เพือ่หาสาเหตไุด้อยา่งเหมาะสม 

 

ทัง้นีค้าดหวงัวา่ ข้อมลูที่ได้จะน าไปเป็นประโยชน์ในการจดัท า

นโยบายและแนวทางการตรวจวนิิจฉยัสาเหตทุางพนัธกุรรมของ

ผู้ ป่วยกลุม่อาการออทซิมึสเปคตรัม ระดบัประเทศตอ่ไป  

ตรวจโครโมโซมวิธี
มาตรฐาน  
อ่านผลดว้ยตาผ่าน
กลอ้งจุลทศัน์แมเ้หน็
ภาพโครโมโซมจรงิ 
แต่เหมอืนการมอง
ภาพระยะไกล   อาจ
มองไมเ่หน็ชิน้สว่น
เลก็ๆ ทีข่าดหาย 
หรอืเกนิ 

 

โครโมโซมอะเรย ์ 
เป็นการตรวจโครโมโซม 
วธิใีหม ่ใชว้ธิพีเิศษใน 
การเปรยีบเทยีบ 
ความต่างของสทีีว่ดัได ้
เพือ่ดปูรมิาณสาร 
พนัธุกรรมว่าขาดหรอืเกนิ  
อ่านผลดว้ยการสแกน 
และวเิคราะหผ์่านระบบ 
คอมพวิเตอร ์จงึไดค้วาม 
ละเอยีดกว่าวธิมีาตรฐาน 
เป็นรอ้ยเท่า  
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กลุ่มอาการออทซิึมคืออะไร ? 
 ความผิดปกติของพฒันาการทางระบบประสาท ท่ีสง่ผล
ตอ่พฒันาการของเดก็ ท าให้เดก็มีพฒันาการลา่ช้า 
โดยเฉพาะพฒันาการทางภาษาและการเข้าสงัคม  

 จากการส ารวจในตา่งประเทศ พบความชกุประมาณ  
   1 คน ตอ่ประชากร 88 คน และพบในเพศชายมากกวา่ 
    เพศหญิง 4 เท่า 

 
สาเหตุ เกิดจากอะไร ? 
 สว่นหนึง่ของผู้ ป่วยมีสาเหตจุากความผิดปกติของ

โครโมโซมและโรคพนัธุกรรมบางชนิด 
 อีกสว่นหนึง่ไมท่ราบสาเหตแุนช่ดั แตพ่บวา่พนัธุกรรม 

และภาวะความผิดปกติทางระบบประสาท ร่วมกบัปัจจยั
ทางสิ่งแวดล้อมบางอย่าง เป็นสาเหตหุลกัท่ีท าให้เกิด
อาการออทิซมึ 

 การฉีดวคัซีนบางชนิด อาหารประเภทตา่งๆ หรือการ
เลีย้งดขูองผู้ปกครอง ไมใ่ช่สาเหตขุองการเกิดโรค 

 

รักษาได้หรือไม่ ? 
 ในปัจจบุนั ยงัไมม่ียาท่ีท าให้หายขาดได้  
 การรักษาตัง้แตอ่ายยุงัน้อยด้วยวิธีตา่งๆ เช่น ฝึกพดู  

กิจกรรมบ าบดั     ฝึก floor time ฝึกทกัษะทางสงัคม และ
สง่เสริมการเรียนรู้โดยใช้แผนการจดัการศกึษาเฉพาะ
บคุคล ช่วยให้ผลการรักษาท่ีดไีด้ โดยมีจดุมุง่หมาย คือ 
ให้เดก็สามารถด าเนินชีวิตอยู่ในสงัคมได้อย่างอิสระ  

     ไมต้่องพึง่พาผู้อื่น หรือพึง่พาผู้อื่นให้น้อยท่ีสดุ 

การตรวจหาสาเหตุของออทซิึม 
วิทยาลยัเวชพนัธุศาสตร์แห่งสหรัฐอเมริกา (คศ. 2010) 
แนะน าให้ตรวจ “โครโมโซมอะเรย์” เพ่ือหาสาเหตใุนบคุคลท่ี
มีภาวะอย่างใดอย่างหนึง่ตอ่ไปนี ้
1. กลุม่อาการออทิซึม 
2. พัฒนาการช้า/สตปัิญญาบกพร่อง ที่ไม่พบสาเหตุอ ื่น  
3. พิการแตก่ าเนิดหลายอย่างร่วมกนั หรือพิการซ า้ซ้อน 
     ท่ีไมพ่บสาเหตอุื่น 

ประโยชน์ที่ได้รับ หากพบสาเหต ุ
1. ท าให้ไมต้่องได้รับการตรวจอื่นๆ ท่ีไมจ่ าเป็น ลดความ 
      เสี่ยง และลดคา่ใช้จ่ายท่ีไมจ่ าเป็น 
2.  อาจมีแนวทางเพ่ิมเติมในการติดตามดแูลรักษาผู้ ป่วย 
     ได้อย่างถกูต้อง 
3. มีข้อมลูเพ่ือให้ค าแนะน าทางพนัธุกรรม รวมทัง้ 
      ประเมินความเสี่ยงการมีบตุรคนถดัไปหรือลกูหลาน 
      เป็นโรคเดิมซ า้อีก  แนะน าการตรวจวินิจฉยัทารก 
      ในครรภ์ได้อย่างแมน่ย า 

พบความผิดปกต ิ ไม่พบความผิดปกต ิ

    15-20% 

สรุปยังไม่ได้ 
ว่าเป็นสาเหตุ   
หรือไม่                       

สรุปได้ชัด 
ว่าเป็นสาเหตุ             

สรุปได้ชัด 
ไม่ใช่สาเหตุ             

 แนะน าการดแูลจ าเพาะ 
 ตรวจเลือดพ่อแม่ 
    ประกอบค าแนะน าโอกาส   
    เสียงท่ีจะมีลกูเป็นอีก  
     และวนิิจฉยัก่อนคลอด 

 ตรวจเลือดพ่อแม่
ประกอบการแปลผล 

 ไม่ตรวจเลือดเพิ่มอีก 
 ปรึกษาแพทย์เวชพันธุศาสตร์ 
     -ควรตรวจยีนอ่ืน หรือตรวจแบบอ่ืนอีกหรือไม่ 
     -ควรตรวจทกุยีนด้วยวธีิ   
     “เอ็นจีเอส” (โฮลเอกโซม) หรือไม่ 

    ผลตรวจ “โครโมโซมอะเรย์” 

 


