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การรกัษาโรคมะเรง็ในเดก็มกีารพฒันาอย่างมากโดยเฉพาะในช่วง 

50 ปีทีผ่่านมา ผูป่้วยส่วนใหญ่สามารถหายขาดจากโรคและเตบิโต

เป็นผูใ้หญ่และใชช้วีติไดต้ามปกต ิอย่างไรกต็ามผูป่้วยส่วนหนึ่งไม่

ตอบสนองต่อการรกัษาหรอืมภีาวะโรคกลบัเป็นซ�ำ้ ผูป่้วยกลุม่นี้มี

ความยากล �ำบากอย่างมากในการเลอืกแผนการรกัษา ตอบสนอง

ต่อการรกัษาไมด่แีละเสยีชวีติจากโรคมะเรง็ในทีสุ่ด การแพทยแ์บบ

แมน่ย�ำ (precision medicine) มบีทบาทมากขึ้นในการรกัษาโรค

มะเรง็ ช่วยเลอืกการรกัษาแบบพุง่เป้า (targeted therapy) หรอื

ภมูคิุม้กนับ �ำบดั (immunotherapy) อปุสรรคส�ำคญัของการแพทย์

แบบแมน่ย�ำในโรคมะเรง็เดก็ คอืมะเรง็ในเดก็ม ี driver genes 

เหมอืนกบัโรคมะเรง็ผูใ้หญ่เพยีงรอ้ยละ 40 ท�ำใหไ้มส่ามารถใชย้า

หรอืการรกัษาทีใ่ชใ้นผูป่้วยผูใ้หญ่ไดจ้�ำเป็นตอ้งมกีารพฒันาการรกัษา

ใหม ่และมขีอ้จ�ำกดัความคุม้ทนุในการพฒันาการรกัษาเนื่องจาก

ผูป่้วยมจี�ำนวนนอ้ยเมือ่เทยีบกบัผูป่้วยผูใ้หญ่

โครงการ The Zero Childhood Cancer Program เป็น

โครงการการแพทยแ์บบแมน่ย�ำระดบัชาตโิครงการแรกของประเทศ

ออสเตรเลยี ใชก้ารตรวจ Whole Genome Sequencing (WGS) 

และ RNA sequencing (RNAseq) ท ัง้ใน germline และใน 

tumor ในผูป่้วยโรคอายุนอ้ยกวา่ 21 ปี ทีไ่ดร้บัการวนิิจฉยัเป็นโรค

มะเรง็ทีม่คีวามเสีย่งสูง 252 ราย เป็นผูป่้วยมะเรง็ระบบประสาท 92 

ราย  มะเรง็เนื้อเยือ่ 62 ราย  มะเรง็ต่อมหมวกไต 20 ราย  มะเรง็

โลหติ 43 ราย และมะเรง็กอ้นอืน่ ๆ  35 ราย เป็นผูป่้วยทีไ่ดว้นิิจฉยั

ใหมร่อ้ยละ 48  โรคกลบัเป็นซ�ำ้รอ้ยละ 42 และไมต่อบสนองต่อ

การรกัษารอ้ยละ 10  ผูป่้วยรอ้ยละ 2  เป็นผูป่้วยทีเ่ป็นมะเรง็ชนิด

ทีส่องตามหลงัการรกัษามะเรง็ชนิดแรก (secondary cancer) 

ผลการศึกษาพบ molecular aberration ท ัง้หมด 968 aberra-

tions โดยรอ้ยละ 39.9 พบจากการตรวจดว้ยการใช ้WGS ร่วมกบั 

RNAseq  รอ้ยละ 35.1 พบดว้ยการตรวจดว้ย WGS เพยีงอย่าง

เดยีว และรอ้ยละ 25.0 พบดว้ยการตรวจดว้ยดว้ย RNAseq เพยีง

อย่างเดยีว  ผูป่้วยรอ้ยละ 92 ตรวจพบ molecular aberrations 

อย่างนอ้ย 1 ชนิดใน tumor (somatic mutation) ทีเ่กี่ยวขอ้ง

กบัการเกดิเนื้องอก (oncogenic) หรอืป้องกนัไมใ่หเ้กดิเนื้องอก 

(tumor suppressor) ทีพ่บมากทีสุ่ด 5 อนัดบัแรกไดแ้ก่ TP53, 

CDKN2A/B, SMARCB1, NF1, H3F3A และ PDFGRA การ

ศึกษา molecular aberrations  ท�ำใหเ้กดิการเปลีย่นแปลงการ

วนิิจฉยัโรคมะเรง็ทีว่นิิจฉยัก่อนหนา้จากการตรวจทางพยาธวิทิยาใน

ผูป่้วย 11 รายเนื่องจากตรวจพบ molecular alteration ทีจ่ �ำเพาะ

เจาะจง เช่น EWSR1 fusion, histone H3 K27M mutations 

หรอื biallelic SMARCB1 deletion

การศึกษา germline WGS ในการศึกษานี้พบ germline 

mutation ทีเ่กี่ยวขอ้งกบัการเกดิมะเรง็ในผูป่้วย 40 รายคดิเป็น

รอ้ยละ 16.2 ซึง่มากกวา่การศึกษาทีม่ก่ีอนหนา้ โดยผูป่้วยเพยีง 

14 จาก 40 รายทีม่ปีระวตัโิรคมะเรง็ในครอบครวัทีส่งสยัวา่ม ี

germline mutations

ผูป่้วยทีเ่ขา้การศึกษา 134 ราย (รอ้ยละ 67) ไดร้บัค�ำแนะน�ำ

การรกัษาแบบพุง่เป้าจาก molecular alteration ทีต่รวจพบ โดย

เป็นค�ำแนะน�ำจาก National Multidisciplinary Tumor Board 

(MTB) แบง่ระดบัของค�ำแนะน�ำเป็น 5 ระดบั (Tier) ขึ้นอยู่กบั

ระดบัของหลกัฐานทีอ่า้งองิและผลจากการศึกษาก่อนหนา้ร่วมกบั

การม ีclinical trail ทีม่อียู่ขณะทีท่ �ำการศึกษา โดยอาจค�ำแนะน�ำ

การใชย้าเพยีงชนิดเดยีว (single-agent therapies) หรอืหลาย

ชนิดร่วมกนั โดยการรกัษาทีม่กีารแนะน�ำมากทีสุ่ดไดแ้ก่การใช ้

ยากลุม่ mTOR inhibitor ร่วมกบัเคมบี �ำบดั ตามดว้ย PARP 

inhibitor ร่วมกบัเคมบี �ำบดั และ  mTOR inhibitor ร่วมกบั 

CDK4/6 inhibitor 

ผูป่้วย 43 จาก 134 รายทีไ่ดร้บัค�ำแนะน�ำ (รอ้ยละ 32) ไดร้บั

การรกัษาจรงิตามค�ำแนะน�ำ ผูป่้วย 4 รายม ีcomplete response 

(CR), 7 รายม ีpartial response (PR), 14 ราย stable disease 

(SD) ในขณะทีผู่ป่้วย 10 ราย progressive disease (PD)

กลา่วโดยสรุปไดว้า่การตรวจ comprehensive molecular 

profiling  ในผูป่้วยโรคมะเรง็เดก็ทีร่กัษายากและมคีวามเสีย่งสูง

ต่อการรกัษาไมส่ �ำเรจ็ มปีระโยชนใ์นการช่วยเลอืกแผนการรกัษา

ในผูป่้วยจ�ำนวนหนึ่งใหม้ผีลการรกัษาทีด่ขีึ้น
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