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ปกิณกะ Miscellany

โรคทีเ่ปนแตกำเนดิ (congenital diseases) สวนใหญเปนโรคพนัธกุรรม หรอืเปนโรคกรรมพนัธรุบัถายทอด

โดยตรงจากบรรพชน (inherited diseases/ hereditary  diseases) โรคพนัธกุรรมเหลานีอ้าจตรวจวนิจิฉยัไดจากการ

พบหนวยพันธุกรรมผิดปรกติปรากฏตั้งแตเปนตัวออนในครรภมารดา ในชวงอายุครรภตางๆ  โดยการตรวจทาง

พนัธกุรรมกอนคลอด ซึง่ปจจบุนัทำได ๔ วธิี

๑. การตรวจดวยคลืน่เสยีงความถีส่งู (ultrasonography)

๒. การเจาะตรวจน้ำคร่ำ (amniocentesis)

๓. การเกบ็ตวัอยางวลิลสัรก (chrionic villus sampling; CVS)

๔. การตรวจเลอืดหญงิมคีรรภ (maternal blood test)

การตรวจดวยคลืน่เสยีงความถีส่งู
วิธีนี้สามารถตรวจไดตั้งแตอายุครรภ ๑๑-๑๔

สปัดาห  ประโยชนไดแก การบอกเพศทารก บอกความ

พกิารทางกาย สภาพการเจรญิเตบิโตและบอกสขุภาพ

ทารก

การตรวจพิเศษที่เรียกวา nuchal translucency

ultrasound ตรวจในชวงอายุครรภ ๑๑-๑๔ สัปดาห

ถาพบสารน้ำมากผิดปรกติบริเวณตนคอเด็กแสดงวา

เดก็เสีย่งเกดิกลมุอาการดาวน

การเจาะตรวจน้ำคร่ำ

ตรวจไดในชวงอายคุรรภ ๑๕ – ๒๐ สปัดาหเพือ่

วเิคราะหลำดบัดเีอนเอ สำรวจหาโฆรโมโสมผดิปรกติ

ทีเ่ปนตวัปญหาโรคพนัธกุรรม ไดผลบวก บอกโรคได

ประมาณรอยละ ๙๙ มคีวามเสีย่งการแทงเพยีงรอยละ

๐.๕ (๑ ใน ๒๐๐)
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(๑) ไตรสอมีย(tr isomy) คือโฆรโมโสมที่มี

ตวัประกอบตวัหนึง่ ๓ สำเนา (ปรกตมิ ี๒ สำเนา) พบใน

ผปูวยโรคตางๆ ไดแก

- กลุมอาการไตรสอมีย ๘: ทารกปญญา

ออน หนาผากโหนก  ตา ลกึรมิฝปากหนา หกูาง และ

นิว้หงกิ คมม. กลมุอาการไตรสอมยี ซี

- กลมุอาการไตรสอมยี ๑๑ ควิ: พบไมบอย
ทารกมลีกัษณะผดิปรกตหิลายอยาง ไดแก มรีตูอเชือ่ม

บรเิวณหนาห ูถงุน้ำดเีลก็ องคชาตจิิว๋ มดลกูสองเขา

ลกูตาเลก็  หวัใจ ปอดและสมองวริปู มอีาการชกัและ

การตดิเชือ้เปนๆหายๆ

- กลมุอาการไตรสอมยี ๑๓:  ทารกปญญา
ออน ระบบประสาทกลางวิรูปมาก เชน ไรสมองสวน

รับรูกลิ่น ไรสมองสวนหนา ใบหนาวิรูป ปากแหวง

เพดานโหว มนีิว้เกนิ มอีวยัวะพกิารโดยเฉพาะหวัใจและ

อวัยวะเพศ กระสวนหนังผิดปรกติ (dermal pattern

anomalies) คมม. Patau syndrome, trisomy D syndrome

- กลมุอาการไตรสอมยี ๑๘:  ทารกปญญา
ออน หัวบุมหรือวิรูปแบบอื่น คางจิ๋ว หนังตาตก

กระจกตาฝา หหูนวก หอูยตู่ำ คอปกนิว้สัน้ แผนกัน้แบง

หวัใจหองลางพกิาร  มถีงุเมคเฅล และวริปูอืน่ๆ  คมม.

Edwards syndrome, trisomy E syndrome, กลุม

อาการไตรสอมียอี

ภาพภาวะโฆรโมโสมผดิปรกต ิจากเอกสารเลขที ่๑

- กลมุอาการไตรสอมยี ๒๑: รจูกักนัดใีนชือ่
กลมุอาการดาวน และมองโกลสิม  มกัพบในมารดา

อายมุาก ทารกปญญาออน ศรีษะแบน หนาสัน้ จมกูบี้

นิ้วสั้น และหวางนิ้วหัวแมมือหัวแมเทาหาง มักเปน

โรคอลัซไฮเมอรตอนชวงอาย ุ๔๐ และ ๕๐ ป

- กลมุอาการไตรสอมยี ๒๒: พบนอยมาก
ทารกปญญาออน รางแกรน หวัเลก็ หวูริปูและอยตู่ำ

มกีอนเนือ้หรอืรหูนาห ูแองรมิฝปากใตจมกูยาว คางเลก็

หัวใจพิการแตกำเนิด องคชาติเล็ก ลูกอัณฑะไมลง

ถุงอัณฑะ

(๒) หนวยพนัธกุรรมฉลาด (Intelligence gene)

ปจจบุนัยงัไมมขีอมลูชดัเจน

การเกบ็ตวัอยางวลิลสัรก
โดยการเจาะผานหนาทอง หรือคอมดลูกดูดเก็บ

ตวัอยางเนือ้รก เพือ่ตรวจหาโฆรโมโสมผดิปรกตทิีบ่อก

การเปนโรคกรรมพันธุ (Inherited diseases) ตางๆ

ทำในชวงอายุครรภ ๑๐-๑๓ สัปดาห ไดผลรอยละ

๙๘-๙๙

การตรวจเลอืดแมขณะมคีรรภ
ในชวงครรภ ๓ เดอืนแรกการตรวจทีส่ำคญัไดแก

- ตรวจระดับ pregnancy-associated plasma

protein-A และ human chorionic gonadotropin

ถาสงูผดิปรกต ิใหนกึถงึความผดิปรกตขิองโฆรโมโสมเดก็
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- ตรวจ glucose tolerance test เพือ่ดคูวามเสีย่ง

โรคเบาหวานชวงตัง้ครรภ (gestational diabetes)

(๒) ปจจบุนัการตรวจหาดเีอนเอนอกเซลลของ

ทารกในครรภที่ลองลอยอยูในกระแสเลือดมารดา

(cell-free fetal DNA) เปนความกาวหนาที่ไดรับ

ความสนใจมาก เพราะสามารถตรวจไดตัง้แตตัง้ครรภ

ออนๆในไตรมาสที ่๑  ผดิกบัการเจาะตรวจน้ำคราหรอื

เก็บตัวอยางวิลลัสรก (CVS) ซึ่งจะทำไดตอเมื่อการ

ตัง้ครรภอยใูนไตรมาสที ่๒ ที ่๓  การตรวจวธินีีช้วย

หลีกเลี่ยงปญหาจริยธรรมทางเวชกรรมการตรวจเด็ก

ในครรภ การตรวจจะไดผลดีในชวงครรภ ๑๘-๒๐

สปัดาห  ประโยชนทีค่าดหวงัไดแก

- การบอกเพศเดก็ในครรภ  เมือ่พบโฆรโมโสม

Y มากบอกไดวาเดก็ในครรภเปนชาย แตถาไมพบโฆร

โมโสม Y เดก็จะเปนหญงิ

- การตรวจลำดบัดเีอนเอ เพือ่หาความผดิปรกติ

ของทารก เชนตรวจพบโฆรโมโสมไตรราง ๒๑ จำนวน

มากในเลือดมารดาสุขภาพปรกติก็บอกไดวาทารก

เปนโรคกลมุอาการดาวน  อยางไรกด็ใีนปจจบุนั มปีญหา

ดานผลทดสอบบวกเท็จ (รอยละ ๖๖) กับผลลบเท็จ

(๑ ใน ๙๐,๐๐๐) ดังนั้นจึงแนะนำวาควรทำการตรวจ

ยืนยันโดยวิธีเจาะตรวจน้ำคร่ำและหรือเก็บตัวอยาง

วลิลสั

- โฆรโมโสมผิดปรกติของภาวะอวน สายตาสั้น

หตูงึ ความโง ความฉลาด รปูลกัษณ สงูต่ำ ดำขาว และ

สีผม เหลานี้เปนเรื่องที่อยูในความสนใจศึกษากัน

ในปจจบุนั

ขอแนะนำ
แมวาจะตรวจพบความผิดปรกติจากการตรวจ

กรองไดผลบวกแลว ยงัจำเปนตองทำการตรวจวนิจิฉยั

ใหแนนอน กอนตดัสนิใจทำการแกไขเชนทำการหยดุ

การตัง้ครรภ

เอกสารประกอบการเรยีบเรยีง
๑. Osler E. Pandora’s baby: the new science

of predicting your child. Time August 22,

2016; p. 18-20.

๒. What Are prenastal Screening Tests?

From: http: www.healthline.com/health/

pregnancy/prenatal/#PrenatalDiagnostic

Tests6. เปดอานวนัที ่๑ ตลุาคม ๒๕๕๙

๓. Prenatal diagnosis. Wikipedia, the free

encyclopedia.  From: http: en.wikipedia.org/

wiki/Prenatal_diagnostic. เปดอานวันที่ ๑๑

ตลุาคม ๒๕๕๙
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