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บทนำ�

สตรีตั้งครรภสวนใหญจะจัดอยูในกลุมการตั้งครรภที่มีความ 

เสี่ยงต่ำา (low-risk pregnancy) คือมีสุขภาพแข็งแรง ไมมีโรค

ประจำาตัว  อยางไรก็ตามความผิดปกติของทารกในครรภชนิด 

major congenital anomaly (ความผิดปกติที่มีผลที่รุนแรงตอ 

สุขภาพ การพัฒนาการของทารก เปนความผิดปกติที่ตองการการ

รักษาอาจโดยการผาตัดหรือใหยา) อาจเกิดและตรวจพบไดระหวาง 

การตั้งครรภหรือพบไดไมนานหลังคลอดในอัตรารอยละ 2-3 ของ 

สตรีตั้งครรภ1 ความผิดปกติของทารกในครรภเหลานี้บางสวนเกิด

จากความผิดปกติของโครโมโซม ซึ่งหากพิจารณาถึงตัวออนที่เกิด

จากการปฏิสนธิพบวารอยละ 8 มีความผิดปกติของโครโมโซม โดย

ที่นับเปนรอยละ 50 ของการตั้งครรภที่เกิดการแทงในไตรมาสแรก

ทั้งหมดและนับเปนรอยละ 6-11 ของทารกที่ตายคลอด (stillbirths) 

หรือทารกที่เสียชีวิตหลังคลอดภายใน 1 เดือน (neonatal deaths) 

ทั้งหมด1-2

นอกจากนี้ความผิดปกติของทารกในครรภอาจเกิดจากโรคทาง

พันธุกรรมที่มีการถายทอดในครอบครัวหรือในหมูประชากร โดย

อาจมีความผิดปกติของยีน เชน ธาลัสซีเมีย ฮีโมฟเลีย เปนตน  

หรืออาจเกิดจากการไดรับสารกอความผิดปกติ เชน ยา สารเคมี 

การติดเชื้อบางชนิด เชน การติดเชื้อหัดเยอรมัน หรืออาจเกิดจาก

ปจจัยหลายอยางที่กลาวมานี้รวมกัน ทั้งนี้กวารอยละ 70 ของความ

ผิดปกติของทารกในครรภที่อาจไมสามารถหาสาเหตุได3

การเกิดความผิดปกติของทารกในครรภแตกำาเนิดบางชนิดโดย
เฉพาะที่สัมพันธกับสาเหตุทางพันธุกรรมอาจสามารถทำาการตรวจ
คัดกรองและ/หรือตรวจวินิจฉัยไดตั้งแตในระยะตั้งครรภหรือกอน
คลอด (prenatal)  การคนหาเพื่อตรวจพบหรือวินิจฉัยทารกที่มี
ความผิดปกติไดรวดเร็ว อาจชวยในการใหการดูแลรักษาในเวลาที่
เหมาะสม และยังอาจปองกันการเกิดภาวะแทรกซอนที่รุนแรงตอ
สตรีตั้งครรภและทารกได แมวาความผิดปกติบางชนิด เชน ความ

ผิดปกติของโครโมโซมที่รุนแรง เชน trisomy 13 และ trisomy 18 

ที่จะไมสามารถใหการรักษาไดและทารกมักเสียชีวิต แตโครโมโซม

ผิดปกติบางชนิด ตัวอยางเชน trisomy 21 หรือภาวะกลุมอาการ

ดาวน (Down syndrome) อาจจะสามารถใหการรักษาตามอาการ

หรือรักษาความผิดปกติบางสวนได

ความผิดปกติของโครโมโซมที่พบบอยที่สุดมักเปนความผิด

ปกติของจำานวน โดยเฉพาะกลุมที่มีโครโมโซมเกิน คือ trisomy 

พบมากกวารอยละ 50 ของโครโมโซมผิดปกติ และที่พบบอยคือ 

trisomy 13, 18 และ trisomy 21  ทั้งนี้ trisomy 21 เปน

โครโมโซมผิดปกติพบบอยที่สุด โดยมีอุบัติการณประมาณ 1 ใน 

740 ของการคลอดทั้งหมด (ในกรณีไมมีการตรวจวินิจฉัยกอน

คลอด) จึงถือเปนจุดมุงหมายสำาคัญของการตรวจคัดกรองและ

วินิจฉัยทารกกอนคลอด(1) 

ก�รตรวจคัดกรองและก�รตรวจวินิจฉัย

I. ก�รตรวจคัดกรอง (screening test) 

การตรวจคัดกรอง คือ การตรวจเบื้องตนเพื่อหาโรคหรือ

ความผิดปกติในกลุมประชากรที่ไมมีอาการ การตรวจนี้เปนการ

ตรวจที่ทำาไดงาย ไมมีหัตถการที่เปนอันตรายหรือ non-invasive 

คาใชจายไมสูง เปนการตรวจเพื่อคนหาสตรีที่มีความเสี่ยงสูงตอ 

การเกิดโรคหรือความผิดปกติของทารกในครรภ แตไมใชการตรวจ 

ที่สามารถใหคำาตอบไดวาทารกเปนโรคหรือความผิดปกติทาง

พันธุกรรมที่สงสัยหรือไม3,4  หากตองการที่จะบอกใหไดถึงการ 

วินิจฉัยตองทำาการตรวจวินิจฉัยกอนคลอดตอไป

การรายงานผลการตรวจคัดกรอง มักมีการรายงานผลเปน 

“บวก” หรือ “ลบ” ที่มักรายงานเปนความเสี่ยงของทารกตอการ

เกิดความผิดปกติของโรคทางพันธุกรรมนั้นๆ ดังจะกลาวในราย

ละเอียดตอไป

บทคว�มฟนวิช�

ก�รตรวจคัดกรองและก�รตรวจวินิจฉัยท�งพันธุกรรมของท�รกกอนคลอด
(Prenatal Genetic Screening & Diagnostic Test)
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II. ก�รตรวจวินิจฉัย (diagnostic test)

การตรวจวินิจฉัย คือ การตรวจเพื่อการวินิจฉัยโรค จึงเปนการ

ตรวจที่มีความแมนยำาสูง สามารถสรุปผลไดชัดเจนวาผูรับการตรวจ

เปนโรคหรือความผิดปกติทางพันธุกรรมที่สงสัยหรือไม เปนการ

ตรวจที่มักยุงยากซับซอน มีการทำาหัตถการที่ invasive หรืออาจ

มีความเสี่ยงตอการเกิดภาวะแทรกซอนมากกวาการตรวจคัดกรอง 

เชน การเจาะน้ำาคร่ำาเพื่อตรวจโครโมโซมทารกในครรภก็มีความเสี่ยง

ตอการเกิดการแทง เปนตน(3, 4)  อยางไรก็ตามการตรวจเพื่อวินิจฉัย

โรคหรือความผิดปกติบางชนิดอาจสามารถทำาไดงาย ไมมีอันตราย 

และคาใชจายไมสูง จึงอาจทำาการตรวจไดโดยไมตองมีการตรวจ 

คัดกรองกอน4 ทั้งนี้จะพิจารณาการตรวจวินิจฉัยในผูที่ตรวจ 

คัดกรองแลวพบวาทารกมีความเสี่ยงสูงที่จะเกิดโรค หรือในการ

ตั้งครรภที่ทารกในครรภมีความเสี่ยงตอการเกิดโรคที่ถายทอดใน

ครอบครัวหรือประเมินแลวมีความเสี่ยงสูงตอการเกิดทารกผิดปกติ 

แตกำาเนิด3 ดังจะกลาวในรายละเอียดตอไป

ก�รตรวจวินิจฉัยกอนคลอด (prenatal diagnosis: PND) 

เปนการตรวจเพื่อวินิจฉัยความผิดปกติของทารกในครรภทั้ง

ทางโครงสรางและการทำางาน รวมทั้งทารกที่เปนโรคทางพันธุกรรม 

โดยมีจุดมุงหมายเพื่อ

1. คนหาและวินิจฉัยความผิดปกติของทารก ทั้งนี้หวังเพื่อที่จะ

สามารถใหคำาปรึกษาแนะนำาถึงผลลัพธของการตั้งครรภตอ

สตรีตั้งครรภและทารก 

2. วางแผนในการดูแลรักษา

1. การดูแลรักษาทารกที่พบวามีความผิดปกติ (กรณีที่ทำา

ได) ซึ่งอาจทำาตั้งแตอยูในครรภหรือรักษาหลังคลอด 

2. กรณีที่ความผิดปกติรุนแรงมากจนเมื่อทารกคลอด

แลวไมสามารถอยูรอดมีชีวิต มีทางเลือกในการตั้ง

ครรภตอหรือยุติการตั้งครรภ

3. การวางแผนดูแลสตรีต้ังครรภที่อาจเกิดภาวะแทรก

ซอนระหวางตั้งครรภ

3. ใหโอกาสในการเตรียมความพรอมของสตรีตั้งครรภและ

ครอบครัว ทั้งทางจิตใจ ทางครอบครัวและสังคมรอบขาง 

ทางการเงิน รวมทั้งการเตรียมการทางการแพทยที่เหมาะ

สมในการดูแลทารกที่มีความผิดปกติตอไป และทายสุด 

คือประเมินโอกาสการเกิดความผิดปกติซ้ำาในการตั้ง

ครรภครั้งตอไป

วิธีก�รตรวจคัดกรองกอนคลอด (prenatal screening tests)  

ลักษณะของการตรวจคัดกรองกอนคลอดที่ดี คือ ตองเปนการ

ตรวจเบื้องตนเพื่อหาโรคหรือความผิดปกติท่ีสำาคัญของทารกท่ี

พบบอยในกลุมประชากร ที่ทำาไดงาย คาใชจายไมสูง มีความ 

คุมทุน (cost-effective) ในการทำาการตรวจ โดยมีอัตราการตรวจ

พบ (detection rate) สูงและมีผลบวกลวง (false-positive rate) 

ต่ำา และยังควรเปนการตรวจที่เชื่อถือได หากทำาซ้ำาก็ใหผลคงเดิม 

(reproducible) และควรเปนการตรวจคัดกรองที่มีการตรวจวินิจ

ฉัยกอนคลอดที่สามารถดำาเนินการตรวจตอเนื่องไปได รวมทั้งการ

ไดผลการตรวจตองรวดเร็วเพียงพอที่อายุครรภที่ยังสามารถเสนอ

ทางเลือกในการยุติการตั้งครรภในกรณีที่พบความผิดปกติที่รุนแรง

ของทารก5 ประกอบดวยการตรวจตอไปนี้ 

1.	 การคัดกรองดวยอายุของสตรีตั้งครรภ   ประมาณรอยละ 

95 ของทารกกลุมอาการดาวนทั้งหมดเกิดจากภาวะ maternal 

nondisjunction ซึ่งจากการศึกษาพบวาความเสี่ยงตอการตั้งครรภ 

ทารกกลุมอาการดาวนจะคอยๆ เพิ่มขึ้นเมื่ออายุสตรีตั้งครรภ 

มากขึ้นและเพิ่มอยางรวดเร็วหลังจากอายุ 35 ปขึ้นไป ดังแสดง

ในตารางที่ 1 การตรวจวินิจฉัยกอนคลอดเพื่อวินิจฉัยทารกกลุม 

อาการดาวนนั้นแตเดิมจะใชเพียงอายุสตรีตั้งครรภเปนหลัก

เกณฑสำาคัญในการตรวจ เนื่องจากสตรีตั้งครรภที่มีอายุมากกวา 

35 ปจะมีความเสี่ยงในการตั้งครรภทารกกลุมอาการดาวนเทาๆ 

กับความเสี่ยงตอการแทงบุตรจากการเจาะน้ำาคร่ำาในชวงไตรมาส

ที่สองของการตั้งครรภ5

ซึ่งการใชเกณฑอายุสตรีตั้งครรภที่ 35 ปขึ้นไป (นับถึงวันกำาหนด

คลอด) เพียงอยางเดียวถือเปนการตรวจคัดกรองที่ไมดี เพราะมี

ทารกกลุมอาการดาวนถึงรอยละ 70 ที่คลอดจากมารดาที่อายุ 

นอยกวากวา 35 ป1 ดังนั้นการใชเกณฑอายุของสตรีตั้งครรภเพียง

อยางเดียวจึงมีอัตราการตรวจพบที่ต่ำา (รอยละ 30-40)

2.	 การตรวจคลื่นเสียงความถี่สูง	(ultrasonography) ทารก 

ที่มีโครโมโซมผิดปกติรวมถึงทารกกลุมอาการดาวนมักจะมีความ 

พิการแตกำาเนิดของอวัยวะตางๆ รวมดวย ซึ่งอาจเปนความพิการ

แตกำาเนิดที่สามารถตรวจพบไดดวยการตรวจคลื่นเสียงความถี่สูง 

อยางไรก็ตามการตรวจนี้มีขอจำากัดไมวาจะจากอายุครรภที่ตรวจ 

ปริมาณน้ำาคร่ำา ทาของทารกในครรภขณะตรวจ คุณภาพของเครื่อง

มือที่ใช รวมทั้งความชำานาญของผูตรวจ การตรวจนี้จึงเปนการตรวจ

ที่ชวยใหสามารถมองเห็นความผิดปกติของโครงสรางใหญๆ ของ 

ทารกบางสวน จึงควรระลึกไววาไมใชความพิการทั้งหมดของระบบ
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การตรวจคัดกรองและการตรวจวินิจฉัยทางพันธุกรรมของทารกกอนคลอด 71

อวัยวะทั่วรางกายทารกที่จะสามารถตรวจพบไดดวยคลื่นเสียง 

ความถี่สูง 

2.1 ก�รคัดกรองดวยคลื่นเสียงคว�มถี่สูงในไตรม�สแรก

ของก�รตั้งครรภ แนะนำาตรวจขณะอายุครรภ 10-14 สัปดาห ซึ่ง

สามารถตรวจโครงสรางตางๆ ไดดีพอสมควร7

- Nuchal translucency หรือ NT คือน้ำาที่สะสม

บริเวณดานหลังตนคอ (ทายทอย) ดังในภาพที่ 1 

การวัด NT นี้ถูกนำามาใชในการตรวจคัดกรองการ

ตั้งครรภทารกกลุมอาการดาวนและภาวะโครโมโซม

ผิดปกติอื่นๆ เชน trisomy 13, 18, และ 45,X  

โดยทำาที่อายุครรภ 104/7–136/7 สัปดาห8 ทั้งนี้พบวา

ประมาณ 1 ใน 3 ของทารกที่มี NT หนาผิดปกติ

จะมีโครโมโซมผิดปกติและครึ่งหนึ่งของทารกกลุม

ที่มีโครโมโซมผิดปกตินี้จะเปนทารกกลุมอาการ 

ดาวน8,9   NT ที่หนาผิดปกตินี้ไมถือวาเปนความ

พิการของทารกในครรภ แตเปนเครื่องหมายแสดง

ถึงความเสี่ยงที่เพิ่มขึ้น  การวัดความหนาของ NT 

อยางเดียวมีอัตราการตรวจพบทารกกลุมอาการ 

ดาวนที่รอยละ 728

- กระดูกจมูกของทารก (fetal nasal bone) หาก

พบวาหายไป (absent) อาจสัมพันธกับทารกกลุม 

อาการดาวนโดยเฉพาะในสตรีตั้งครรภท่ีมีความ 

เสี่ยงสูง (การศึกษาในยุโรปพบมีอัตราการตรวจ 

พบทารกกลุมอาการดาวนที่รอยละ 66.7-80) แต 

การนำามาใชประโยชนเพื่อคัดกรองในประชากร 

ทั่วไปยังเปนที่ถกเถียงกันอยูและแนะนำาใหศึกษา

เพิ่มเติมตอไป8

- การตรวจอื่นๆ เชน Tricuspid regurgitation 

ที่พบไดบอยในทารกที่เปน trisomy 21และ 18 

หรือ abnormal ductus venosus (DV) Doppler 

waveforms เพิ่มความผิดปกติของโครโมโซมและ

ความพิการของหัวใจ แตการตรวจนี้คอนขางยาก

สำาหรับผูตรวจที่ไมมีประสบการณจึงนับเปนขีดจำากัด

สำาหรับการประยุกตใชในวงกวาง

ต�ร�งที่ 1  ความเสี่ยงตอการตั้งครรภทารกกลุมอาการดาวนและภาวะโครโมโซมผิดปกติอื่นๆ ในไตรมาสที่สองของการตั้งครรภและ

ขณะครบกำาหนดคลอด6

อ�ยุสตรีตั้งครรภ (ป) ไตรม�สที่สองของก�รตั้งครรภ เมื่อครบกำ�หนดคลอดมีชีวิต

Down Syndrome All aneuploidies Down Syndrome All aneuploidies

33

34

35

36

37

38

39

40

41

42

1/417

1/333

1/250

1/192

1/149

2/115

1/89

1/69

1/53

1/41

1/208

1/152

1/132

1/105

1/83

1/65

1/53

1/40

1/31

1/25

1/626

1/500

1/384

1/303

1/227

1/175

1/137

1/106

1/81

1/64

1/345

1/278

1/204

1/167

1/130

1/103

1/81

1/63

1/50

1/39

ภ�พที่ 1  การวัด Nuchal translucency (NT)5
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2.2 ก�รคัดกรองดวยคลื่นเสียงคว�มถี่สูงในไตรม�สที่สอง

ของก�รตั้งครรภ ในกรณีที่พบความผิดปกติของอวัยวะบางสวน

เพียงอยางใดอยางหนึ่งจากการตรวจคลื่นเสียงความถี่สูง อาจให 

คำาแนะนำาและทางเลือกในการตรวจวินิจฉัยกอนคลอดหากลักษณะ

ที่พบเปน major anomaly ที่มีความเสี่ยงสูงตอภาวะโครโมโซม

ผิดปกติ อายุครรภที่เหมาะสมสำาหรับการตรวจคัดกรองโดยทั่วไป 

คือ 18-22 สัปดาห1, 10  เนื่องจากเปนชวงที่ทำานายอายุครรภได 

แมนยำากวาชวงอื่น (± 7-10 วัน) และตรวจหาความผิดปกติของทารก

ในครรภไดเปนอยางดี อยางไรก็ตามทารกกลุมอาการดาวนเพียง

รอยละ 25-30 เทานั้นที่จะพบ major anomaly จากการตรวจ

คลื่นเสียงความถี่สูงในไตรมาสที่สอง ตัวอยางที่พบบอยในทารก 

กลุมอาการดาวน เชน ความผิดปกติของหัวใจชนิด endocardial 

cushion defects และ ventricular septal defects ที่พบไดถึง

รอยละ 40 และความผิดปกติของทางเดินอาหารที่อาจพบรอยละ 

7 เชน duodenal atresia หรือ esophageal atresia เปนตน1

นอกจากนี้การตรวจคลื่นเสียงความถี่สูงในไตรมาสสอง

อาจนำาไปสูการคนพบทารกกลุมอาการดาวนไดมากขึ้นจากการ

มองหาสิ่งผิดปกติเล็กๆ นอยๆ ซึ่งเปนเครื่องหมายหรือสัญญาณ

เตือนใหนึกถึงภาวะโครโมโซมผิดปกติเพิ่มมากขึ้น เครื่องหมาย

เหลานี้เรียกวา soft signs หรือ soft markers ซึ่งไมสงผลตอ 

สุขภาพของทารก  ตัวอยาง soft markers ที่พบบอยในทารก 

กลุมอาการดาวน เชน nuchal fold thickening, nasal bone 

absence or hypoplasia, echogenic intracardiac focus, 

echogenic bowel, mild renal pelvis dilation หรือ short 

femur และ short humerus เปนตน  การตรวจหา soft markers 

รวมดวยในการตรวจคลื่นเสียงความถี่สูงเพื่อดูความสมบูรณของ

ทารกในไตรมาสสองจะใหประสิทธิภาพในการตรวจคัดกรองการ 

ตั้งครรภทารกกลุมอาการดาวนไดรอยละ 50–758 อยางไรก็ตาม 

อยางนอยรอยละ 10 ของการตั้งครรภทารกปกติจะตรวจพบ soft 

markers ตัวใดตัวหนึ่ง (10% false positive rate)1

ในระยะ 20 ปที่ผานมามีการศึกษาหลากหลายของการ 

ตรวจคัดกรองทารกกอนคลอดดวยท้ังการตรวจสารชีวเคมีใน 

เลือดของสตรีตั้งครรภและการตรวจคลื่นเสียงความถี่สูง แลวนำา

มาใชในการคำานวณเพื่อบอกความเสี่ยงในการตั้งครรภท่ีมีทารก 

กลุมอาการดาวนได1 ดังจะกลาวถึงในลำาดับตอไป   โดยมีหลักการ

คำานวณจากการใชสมการทางคณิตศาสตรที่ซับซอน ทั้งนี้ใชคาอายุ

ของสตรีตั้งครรภที่วันครบกำาหนดคลอด (age-related risk หรือ 

priori risk) เปนพื้นฐานในการคำานวณรวมกับคาความเปนไปไดที่

จะเกิดโรค (likelihood ratio) ซึ่งไดจากสารชีวเคมีในเลือดแตละ

ชนิด จนไดคาความเสี่ยงของการเกิดทารกกลุมอาการดาวนในสตรี

นั้น4  ทั้งนี้มีวัตถุประสงคเพื่อใหตรวจพบทารกกลุมอาการดาวนใหได 

มากที่สุด โดยเกิด fetal loss จากการตรวจวินิจฉัยที่ invasive 

นอยที่สุด มีการคำานึงถึงคาใชจายในการตรวจคัดกรอง ความยุง

ยากซับซอนของวิธีตรวจ รวมทั้งการยอมรับของสตรีตั้งครรภ4

3.	 การคัดกรองในไตรมาสแรกของการตั้งครรภ	 (first-

trimester	screening) เริ่มมีการนำามาใชเปนเวลาประมาณ 10 

กวาปที่ผานมา ทำาในชวงอายุครรภ 11-14 สัปดาหเพื่อคัดกรอง

ประเมินความเสี่ยงของทารกกลุมอาการดาวนและ trisomy อื่นๆ 

โดยมีการใชการตรวจวัด NT รวมกับตรวจสารชีวเคมีในเลือดของ

สตรีตั้งครรภคือ pregnancy-associated plasma protein A 

(PAPP-A) และ human chorionic gonadotropin (hCG) ชนิด 

free β-hCG โดยเรียกรวมกันวา Combined first-trimester 

screening1, 3-4  พบวาประสิทธิภาพในการคัดกรองการตั้งครรภ 

ทารกกลุมอาการดาวนเทากับรอยละ 79-871

การตรวจคัดกรองในไตรมาสแรกนี้ชวยใหสามารถวินิจฉัยทารก 

กลุมอาการดาวนและทารกท่ีมีโครโมโซมผิดปกติบางชนิดไดเร็ว

ขึ้น ลดความกังวลของสตรีตั้งครรภและครอบครัว4, 8

4.	 การคัดกรองในไตรมาสที่สองของการตั้งครรภ	(second-

trimester	screening) เปนการตรวจที่มีการเริ่มใชมาประมาณ 

20 ป ตรวจไดตั้งแตชวงอายุครรภ 15-20 สัปดาห3 โดยมีชวงอายุ

ครรภที่เหมาะสมที่สุดคือ 16-18 สัปดาห4, 6 เนื่องจากเปนชวงอายุ

ครรภที่สารชีวเคมีทั้ง 4 ชนิดที่ใชในการตรวจมีการเปลี่ยนแปลง 

ตามอายุครรภ และมีระดับที่แตกตางกันระหวางการตั้งครรภปกติ

และการต้ังครรภทารกกลุมอาการดาวนคอนขางชัดกวาชวงอายุ

ครรภอื่น6  ประกอบดวยการตรวจดังตอไปนี้

4.1 Triple marker test เปนการตรวจสารชีวเคมีใน

เลือดของสตรีตั้งครรภคือ maternal serum alpha-fetoprotein 

(MSAFP), human chorionic gonadotropin (hCG) และ 

unconjugated estriol (uE3) ซึ่งพบวาเมื่อนำาคาสารชีวเคมี

ขางตนมาใชคัดกรองรวมกับการใชอายุสตรีที่มากกวา 35 ป จะ

สามารถตรวจพบทารกกลุมอาการดาวนไดถึงรอยละ 61-70 ที่ 

ผลบวกลวงรอยละ 51, 11 และยังสามารถตรวจคัดกรองภาวะ 

neural tube defect (NTD) และคัดกรอง trisomy 18 ได 

อีกดวย (ใน NTD จะพบคา MSAFP สูงกวาปกติ)

4.2 Quadruple marker test เปนการตรวจสารชีวเคมี

ในเลือดของสตรีตั้งครรภ คือ AFP, hCG, uE3 และไดมีการ
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เพิ่มประสิทธิภาพของการตรวจคัดกรองในไตรมาสสองดวยการ 

นำา inhibin A (inhA) มาใชรวมในการตรวจ พบวาสามารถตรวจ

พบทารกกลุมอาการดาวนไดถึง 76-80 ที่ผลบวกลวงรอยละ 51, 11 

5.	 การคัดกรองรวมในไตรมาสท่ีหนึ่งและสองของการ	

ตั้งครรภ	(combined	first-	and	second-trimester	screening) 

เปนการนำาการตรวจคัดกรองการตั้งครรภทารกกลุมอาการดาวนใน

ไตรมาสแรกและไตรมาสสองมาใชรวมกันเพื่อเพิ่มประสิทธิภาพ 

ในการตรวจคัดกรอง เชน Integrated screening คือการนำา 

ผลการตรวจคัดกรองในไตรมาสแรกและไตรมาสสองมารวมคำานวณ

เพื่อหาความเสี่ยงเพียงคาเดียวซึ่งพบวามีประสิทธิภาพสูงที่สุดใน

การตรวจคัดกรองการต้ังครรภทารกกลุมอาการดาวนคือเทากับ 

รอยละ 90-96 ที่ผลบวกลวงรอยละ 51 และยังมี stepwise 

sequential screening, contingent sequential screening 

เปนตน  โดยแตละวิธีคำานวณมี detection rate ที่แตกตางกัน

ออกไป ซึ่งจะไมกลาวถึงในเอกสารนี้

6.	 การตรวจเซลลทารกในเลือดสตรีตั้งครรภ	(maternal	

serum	cell-free	fetal	DNA	testing:	cff	DNA) เปนการตรวจ

เซลลที่ไดมาจาก apoptotic placental trophoblast มากกวาที่

จะเปน fetal cells จริงๆ1  มีการนำา cell-free fetal DNA มาใช 

เพื่อตรวจโรคทางพันธุกรรมตางๆ ตรวจ Rh (CDE) genotype 

และโครโมโซมของทารกในครรภ การตรวจนี้มีขอดีที่สามารถ

ตรวจไดตั้งแตอายุครรภ 10 สัปดาหและจะไดผลใน 1 สัปดาหใน 

ตางประเทศ เชน สหรัฐอเมริกา3  โดยสตรีที่มีความเสี่ยงสูงมีอัตรา

การตรวจพบ trisomies 21, 18 และ 13 ที่รอยละ 98 โดยมี 

ผลบวกลวงรอยละ 5 หรือต่ำากวา1, 12  ประเทศไทยเริ่มมีการตรวจ 

non-invasive prenatal test: NIPT ที่สามารถทำาไดในชวง 12-

24 สัปดาห (อายุครรภที่เหมาะสมที่สุดสำาหรับตรวจ คือ 12-16 

สัปดาห) โดยไดผลการตรวจภายในเวลา 2-3 สัปดาห เนื่องจากยัง

ตองสงไปตรวจที่ตางประเทศ และมีราคาสูง จึงยังถือเปนขอจำากัด

ในการนำามาใชในวงกวาง

ตามคำาแนะนำาของ ACOG ป 2012 ไดแนะนำาแพทยวาอาจ 

นำาเสนอการตรวจ cff DNA นี้แกสตรีตั้งครรภเสี่ยงสูง แตไมไดแนะ

นำาใหตรวจในสตรีตั้งครรภที่มีความเสี่ยงต่ำาหรือกรณีครรภแฝด2 

ต�ร�งที่ 2  ประสิทธิภาพของการตรวจคัดกรองทารกกลุมอาการดาวนดวยวิธีการตางๆ1

หลักก�รตรวจ ก�รตรวจคัดกรอง
อัตร�ก�รตรวจพบ*

(รอยละ)

ก�รตรวจคัดกรองในไตรม�สแรก

NT NT 64–70

First-trimester screen NT + PAPP-A + hCG 79–87

ก�รตรวจคัดกรองในไตรม�สที่สอง

Triple test MSAFP + hCG + uE3 61–70

Quadruple (Quad) test MSAFP + hCG + uE3 + inhA 74–81

ก�รตรวจคัดกรองรวมกันในไตรม�สแรกและไตรม�สที่สอง (combined)

Integrated First-trimester screen + Quad test; results withheld until Quad test completed 94–96

Stepwise sequential First-trimester screen + Quad test

- 1% offered diagnostic test after first-trimester screen

- 99% proceed to Quad test, results withheld until Quad test completed

90–95

Contingent sequential First-trimester screen + Quad test

- 1% offered diagnostic test after first-trimester screen

- 15% proceed to Quad test; results withheld until Quad test completed

- 84% have no additional test after first trimester screen

88–94

Cell-free fetal DNA test 

(high-risk pregnancies)

No analytes – massively parallel genomic sequencing 98

* Based on a 5% positive screen rate
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ก�รร�ยง�นผลก�รตรวจคัดกรอง

การรายงานผลตรวจคัดกรองทารกกลุมอาการดาวนและโคร-
โมโซมผิดปกตินั้น จะรายงานผลออกมาเปนตัวเลขความเสี่ยง 
หลังจากประมวลขอมูลทั้งหมดแลว เชน ความเสี่ยง 1:200 หมาย
ถึง มีโอกาส 1 ใน 200 หรือคิดเปนรอยละ 0.5 ที่ทารกในครรภเปน 
ทารกกลุมอาการดาวน หรือ ถาผลรายงานวามีความเสี่ยง 1:500 
หมายถึงโอกาสที่ทารกในครรภเปนทารกกลุมอาการดาวนเทากับ 1 
ใน 500 (รอยละ 0.2) เปนตน  ปกติแลวการกำาหนดคาความเสี่ยงที่
ใชเปนจุดตัด (risk cut-off) ที่จำาแนกสตรีตั้งครรภกลุมความเสี่ยง
สูงและความเสี่ยงต่ำาออกจากกันอาจมีความแตกตางกันไดในหอง
ปฏิบัติการแตละแหง 

การเลือก risk cut-off เพื่อกำาหนดคาความเสี่ยงที่จะถือวาผล
การตรวจคัดกรองเปนบวกหรือลบนั้น จะตองคำานึงถึง detection 
rate และ false positive rate เปนสำาคัญ ถาเลือก risk cut-off 
สูง จะมีจำานวนสตรีตั้งครรภที่ผลการตรวจคัดกรองเปนบวกนอย
ราย ทำาใหมี false positive rate ต่ำา แตก็จะสามารถตรวจพบทาร
กกลุมอาการดาวนไดนอยลงไปดวย แตถาหากเลือก risk cut-off 
ต่ำา จะสามารถตรวจพบทารกกลุมอาการดาวนไดมากขึ้น  ในขณะ
เดียวกันจะมีจำานวนสตรีตั้งครรภที่ผลการตรวจคัดกรองเปนบวก
มากขึ้นไปดวย ทำาใหมี false positive rate สูง   ดังนั้นการจะ
เลือก risk cut-off ที่ระดับใดจึงตองคำานึงถึง detection rate ที่
มากที่สุดที่ false positive rate พอยอมรับได   โดยทั่วไปแลว
มักถือเอา risk cut-off ที่ 1/380 (ความเสี่ยงที่อายุครรภครบ
กำาหนดคลอด: term risk) หรือ 1/270 (ความเสี่ยงที่อายุครรภชวง
ไตรมาสที่สอง: midpregnancy risk) ซึ่งจะเทากับ age-related 
risk ของมารดาอายุมากกวาหรือเทากับ 35 ปขึ้นไป โดยพบวา 
detection rate ประมาณรอยละ 75 ขณะที่ false positive rate 
ประมาณรอยละ 7-1011

ดังนั้นหากรายงานผลคาความเสี่ยงมากกวาหรือเทากับ risk 
cut-off จะถือวาผลการคัดกรองเปน “บวก” หมายถึงทารกใน
ครรภจัดอยูในกลุมที่มีความเสี่ยงสูงตอการเกิดโรค ทั้งนี้ไมไดหมาย
ความวาทารกในครรภจะเปนโรคแนนอน และอธิบายถึงความเปน
ไปไดที่ผลการตรวจคัดกรองอาจผิดพลาดหรือที่เรียกวา ผลบวก
ลวง (false positive)  และหากผลคาความเสี่ยงนอยกวา risk 
cut-off จะถือวาผลการคัดกรองเปน “ลบ” หมายถึงผูรับการตรวจ
จัดอยูในกลุมที่มีความเสี่ยงต่ำาตอการเกิดโรค โดยไมไดหมายความ
วาทารกในครรภจะไมเปนโรคแนนอน เนื่องจากยังมีความเปนไป
ไดที่ผลการตรวจคัดกรองอาจผิดพลาด หรือที่เรียกวา ผลลบลวง 
(false negative)

วิธีก�รตรวจวินิจฉัยกอนคลอด (prenatal diagnostic test)

1.	 การตัดชิ้นเนื้อรก	(chorionic	villous	sampling:	CVS) 
สามารถทำาไดในชวงอายุครรภ 10-13 สัปดาห1 ขอดีคือสามารถ
ทำาไดเร็วในกรณีสตรีตั้งครรภมารับการตรวจคัดกรองคอนขางเร็ว
ตั้งแตชวงไตรมาสแรก เพราะเมื่อไดรับผลการตรวจคัดกรองอายุ
ครรภยังไมมาก ดังนั้นการไดผลที่เร็วจึงมีความปลอดภัยมากกวา
หากจำาเปนตองยุติการตั้งครรภในกรณีที่พบวาผลมีความผิดปกติ1  
ซึ่งขั้นตอนการทำา CVS นั้นสามารถทำาไดทั้งเจาะผานทางหนาทอง
มารดา หรือ สอดเครื่องมือเขาไปคีบเนื้อรกบางสวนผานทางชองคลอด 
และปากมดลูก ดังภาพที่ 2

ภ�พที่ 2  การตัดชิ้นเนื้อรกผานทางปากมดลูก (transcervical 

CVS)1

เมื่อไดชิ้นสวนของเนื้อรกแลว จะทำาการคัดแยกสวนของเลือด
สตรีตั้งครรภที่อาจปะปนกับสวนของเนื้อรกออก แลวสงตรวจทาง
หองปฏิบัติการเพื่อทำาการเพาะเลี้ยงเซลลและตรวจดูโครโมโซมตอไป 
ซึ่งใชเวลาประมาณ 2-3 สัปดาห การตรวจวินิจฉัยกอนคลอดโดย
วิธีนี้ถือวามีความปลอดภัย มีโอกาสเสี่ยงของการแทงที่อาจเกิดจาก
การตรวจประมาณรอยละ 21 และมีโอกาสเกิดภาวะแทรกซอน 
อื่นๆ เชน การติดเชื้อเกิดนอยกวารอยละ 0.52 และไมวาจะทำา
โดยการตรวจผานทางหนาทองสตรีตั้งครรภ หรือใชเครื่องมือผาน 
ทางชองคลอด อัตราการแทงจากการตรวจนี้ไมแตกตางกัน  ใน
อดีตเชื่อวาการตรวจโดยวิธี CVS อาจทำาใหเกิดความพิการของ
ทารกในครรภโดยมีการขาดหายไปของแขนขา (limb reduction 
defect) และ oromandibular limb hypogenesis ที่อาจพบ
ไดหากทำาหัตถการที่อายุครรภ 7 สัปดาห แตจากหลักฐานในภาย
หลังพบวาถาทำา CVS หลังจากอายุครรภ 10 สัปดาหไปแลวจะ
ไมพบปญหานี้แตอยางใด1
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การตรวจคัดกรองและการตรวจวินิจฉัยทางพันธุกรรมของทารกกอนคลอด 75

ขอจำากัดของ CVS คือการเกิดการที่มีสายพันธุของเซลล (cell 

line) 2 ชนิดหรือมากกวาที่มีโครโมโซมตางกัน (chromosomal 

mosaicism) ที่พบไดรอยละ 2 ซึ่งสวนใหญบงถึงภาวะที่มีความ

ผิดปกติของโครโมโซมในชิ้นเนื้อรกเทานั้น (confined placental 

mosaicism) มากกวาที่จะเกิดจากการมีทารกผิดปกติที่มี second 

cell line อยูจริง ในกรณีที่พบเชนนี้แนะนำาใหตรวจเจาะน้ำาคร่ำาตอ 

และหากผลจากการตรวจเจาะน้ำาคร่ำาปกติบงวานาจะเปนเพียงภาวะ 

confined placental mosaicism เทานั้น1

ขอดีของการตรวจวินิจฉัยดวย CVS คือสามารถทำาไดตั้งแต 

ชวงไตรมาสแรก และทราบผลไดภายใน 2-3 สัปดาห (ตางประเทศ

ภายใน 7-10 วัน) ซึ่งถาผลพบวาทารกในครรภมีความผิดปกติของ

โครโมโซมที่รุนแรงหรือเปนโรคทางพันธุกรรม และสตรีตั้งครรภ 

ตัดสินใจที่จะยุติการตั้งครรภ ก็สามารถทำาไดตั้งแตอายุครรภยัง

ไมมากทำาใหภาวะแทรกซอนโดยรวมนอยกวา และผลกระทบทาง 

ดานจิตใจตอสตรีตั้งครรภนอยกวา

2.	 การเจาะน้ำาคร่ำา	 (amniocentesis) เปนวิธีที่ใชคอนขาง

แพรหลายในการตรวจโครโมโซมหรือตรวจโรคทางพันธุกรรมของ

ทารกในครรภ ซึ่งจะทำาในอายุครรภ 15-20 สัปดาห จึงอาจเรียก 

midtrimester amniocentesis1 เมื่อไดน้ำาคร่ำาแลวสงตรวจทาง

หองปฏิบัติการเพื่อทำาการเพาะเลี้ยงเซลลและตรวจดูโครโมโซมตอไป 

โดยทราบผลไดภายใน 2-3 สัปดาห (ตางประเทศภายใน 7-10 วัน)  

โอกาสแทงจากการเจาะน้ำาคร่ำาชวงไตรมาสที่ 2 นี้ประมาณ 1 ใน 300 

ถึง 1 ใน 5001, 2  นอกจากนี้ยังอาจมีภาวะแทรกซอนอื่นๆ เกิดขึ้น

ได เชน มีเลือดออกทางชองคลอดไดเล็กนอย และอาจมีน้ำาคร่ำารั่ว

พบไดรอยละ 1-2   สวนการเกิดการติดเชื้อในโพรงมดลูกและถุง

น้ำาคร่ำา (chorioamnionitis) พบไดนอยกวารอยละ 0.11, 2  และน้ำา

คร่ำาที่นำาไปเพาะเลี้ยงจะประสบความสำาเร็จจนสามารถแจงผลการ

ตรวจไดมากกวารอยละ 991  นอกจากนี้มีการพยายามทำาการเจาะ

น้ำาคร่ำาในอายุครรภ 11-14 สัปดาหที่เรียก early amniocentesis 

เพื่อหวังใหสามารถวินิจฉัยความผิดปกติของทารกไดเร็วขึ้น แต 

พบวาหัตถการนี้อาจประสบปญหาทำาไดยากกวาจากการท่ีถุงหุม 

ทารกยังไมแนบสนิทติดไปกับผนังมดลูก และพบวามีโอกาสเกิด 

ภาวะแทรกซอนไดมากกวาทั้งการมีน้ำาคร่ำารั่ว การเกิดการแทง 

หรือทารกเกิด talipes equinovarus (clubfoot)  นอกจากนี้

เมื่อนำาน้ำาคร่ำาที่ไดไปเพาะเลี้ยงพบวามีโอกาสเกิดความลมเหลว

ทีไ่มสามารถแจงผลการตรวจไดมากกวาการทำา midtrimester 

amniocentesis1  ดังนั้น ACOG ป 2012 จึงไมแนะนำาการทำา 

early amniocentesis2

3.	 การเจาะเลือดสายสะดือทารก	(cordocentesis) อาจเรียก 

percutaneous umbilical blood sampling (PUBS) เปนวิธี

การวินิจฉัยกอนคลอดโดยเจาะเลือดจากสายสะดือทารกมาตรวจ

โครโมโซม หาโรคทางพันธุกรรมที่สงสัย จะทำาในชวงอายุครรภ 18 

สัปดาหขึ้นไป รวมทั้งอาจใชเพื่อประเมินภาวะซีดของทารก มีขอดี

คือไดผลการตรวจเร็วกวาเนื่องจากเปนการตรวจจากเลือดทารก

โดยตรง เชน ตรวจโครโมโซมอาจทราบผลภายใน 24-48 ชั่วโมง 

ภ�พที่ 3  แสดงการเจาะน้ำาคร่ำาของทารกในครรภ1 ภ�พที่ 4  แสดงการเจาะเลือดจากสายสะดือทารก1
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และหากทารกในครรภมีความจำาเปนตองไดรับการวินิจฉัยกอน
คลอดในโรคอื่นๆ ที่ตองใชการตรวจเลือดสายสะดือ เชน โรคธา
ลัสซีเมีย ซึ่งตองตรวจ hemoglobin typing จึงอาจใชการเจาะ
เลือดสายสะดือเพื่อนำาเลือดของทารกในครรภมาตรวจเรื่องธาลัส
ซีเมียและตรวจโครโมโซมไปในคราวเดียวกัน  โดยทั่วไปแลวมัก
ไมนิยมเลือกใชเปนวิธีแรกเมื่อเทียบกับการทำา CVS หรือการเจาะ
น้ำาคร่ำา เนื่องจากขั้นตอนการทำายากกวาและตองใชผูเชี่ยวชาญและ 
มีประสบการณ นอกจากนี้โอกาสแทงจากการทำาหัตถการนี้ถือวา 
สูงกวาวิธีอื่น คือประมาณรอยละ 1.4  ภาวะแทรกซอนอื่น ไดแก การ
มีเลือดออกที่ตำาแหนงของสายสะดือที่โดนเจาะหรือกลายเปนกอนเลือด
ที่บริเวณดังกลาว (cord hematoma), feto-maternal hemorrhage 
หรือการที่มีหัวใจทารกเตนชา (fetal bradycardia) อยางไรก็ตาม 
ภาวะแทรกซอนดังกลาวนี้มักเกิดขึ้นเพียงชั่วคราวและสามารถหาย
ไปเองไดโดยไมตองการการรักษาใดๆ

ท�งเลือกอื่นๆ ของ PND

1.	 การตรวจหาพาหะของโรคทางพันธุกรรม โดยมักเนนที่
โรคทางพันธุกรรมที่พบบอยในประชากร เชน โรคธาลัสซีเมียใน
ประเทศไทย ในยุโรปอาจแนะนำาการตรวจ cystic fibrosis เปนตน 
หรือโรคทางพันธุกรรมที่มีประวัติการถายทอดในครอบครัว เพื่อ
ประเมินความเสี่ยงของการเกิดโรคของทารกในครรภ และทางเลือก
ในการตรวจ PND 

2.	 การวินิจฉัยโรคทางพันธุกรรมระยะกอนการฝงตัว	

(preimplantation	genetic	diagnosis:	PGD)	และการตรวจ

คัดกรองระยะกอนการฝงตัว	 (preimplantation	 genetic	

screening:	 PGS) เปนการวินิจฉัยกอนคลอดที่สามารถกระทำา
ไดเร็วที่สุด เปนทางเลือกสำาหรับครอบครัวที่มีความเสี่ยงตอการมี
บุตรเปนโรคทางพันธุกรรมรายแรง โดยทำาการปฏิสนธินอกโพรง
มดลูก และทำาการเลี้ยงตัวออนแลวนำาบางสวนของตัวออน เชน เซลล 
มาใชในการตรวจ DNA หาโรคทางพันธุกรรมที่สนใจ ถาผลปกติ
จึงยายตัวออนนั้นเขาไปฝงในโพรงมดลูกตอไป ทำาใหสตรีที่มีความ
เสี่ยงดังกลาวสามารถเริ่มการตั้งครรภโดยมั่นใจไดวาทารกปลอด
โรคทางพันธุกรรมที่ครอบครัวเปนพาหะ การวินิจฉัยกอนการฝงตัว 
ชวยใหครอบครัวสามารถหลีกเลี่ยงการทำาแทงบุตรในกรณีที่ผล
การวินิจฉัยกอนคลอดพบวาทารกมีความผิดปกติ 

3.	 การตรวจอื่นๆ	 เชน การสองกลองตรวจดูทารกในครรภ 
(fetoscopy) การตัดชิ้นเนื้อทารกมาตรวจ การเจาะดูดปสสาวะทารก
มาตรวจ ซึ่งมีความ invasive มากกวา ตองการอุปกรณ รวมทั้ง
ผูทำาที่มีความชำานาญสูง และจะไมกลาวรายละเอียดในเอกสารนี้

สตรีตั้งครรภที่ควรใหคำ�แนะนำ�

ก�รตรวจวินิจฉัยกอนคลอด

ไดแก สตรีตั้งครรภที่พิจารณาวามีความเสี่ยงเพิ่มขึ้นตอการมี
ทารกที่มีโครโมโซมผิดปกติ ไดแก 

1. สตรีตั้งครรภที่มีผลผิดปกติจากการตรวจคัดกรองกอน
คลอดดังที่กลาวมาแลว

2. สตรีตั้งครรภที่อายุ 35 ปขึ้นไป ณ วันครบกำาหนดคลอด
3. สตรีตั้งครรภที่มีความเสี่ยงของทารกตอการเกิดโรคทาง

พันธุกรรม เชน ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง
4. สตรีที่มีประวัติการแทงเปนอาจิณ  (habitual abortion)
5. สตรีตั้งครรภที่เคยมีทารกคนกอนเปน autosomal trisomy 

หรือ sex chromosome abnormality2

6. สตรีตั้งครรภที่ตรวจคลื่นเสียงความถี่สูงพบวาทารกมีความ
ผิดปกติของโครงสรางชนิด major 1 อยาง หรือ ชนิด 
minor 2 อยาง(2)

7. สตรีตั้งครรภหรือสามีที่เปน carrier of chromosomal 
translocation หรือ inversion2

8. สตรีตั้งครรภหรือสามีที่มี aneuploidy หรือ mosaicism 
for aneuploidy2

อยางไรก็ตามตาม ACOG ป 2012 กลาววาการตรวจวินิจ
ฉัยกอนคลอดที่ invasive เพื่อวินิจฉัยทารกที่มีโครโมโซมผิดปกติ
นั้นควรที่จะเปนสิ่งที่สตรีตั้งครรภทุกคนสามารถเลือกรับการตรวจ
ได โดยไมตองคำานึงถึงอายุของสตรีนั้น2 และสตรีตั้งครรภทุกราย
ที่มาฝากครรภกอน 20 สัปดาหตองไดรับคำาแนะนำาทางเลือกในการ
ตรวจคัดกรองทารกในครรภที่มีโครโมโซมผิดปกติโดยเฉพาะกลุม 
อาการดาวน  ดังนั้นสตรีตั้งครรภทุกรายควรไดรับคำาแนะนำาให 
เขาใจถึงความแตกตางระหวางการตรวจคัดกรองและการตรวจ
วินิจฉัย และใหทางเลือกการตรวจวินิจฉัยกอนคลอดในกรณีที่
ผลการตรวจคัดกรองอยูในกลุมความเสี่ยงสูง8

ดวยเหตุผลขางตนจึงนับวามีความสำาคัญยิ่งที่แพทยทั่วไปและ
สูตินรีแพทยตองทราบและเขาใจแนวทางการตรวจคัดกรองการ 
ตั้งครรภทารกกลุมอาการดาวนเพื่อนำาไปใชในเวชปฏิบัติตอไป 
อยางไรก็ตามการปฏิบัติในประเทศไทยยังมีปญหาที่ไมมีการตรวจ
คัดกรองที่รองรับไดตามนโยบายนี้ไดไมสมบูรณเต็มที่ และยังคง
มีการพัฒนาปรับปรุงอยางตอเนื่องในอนาคต

สรุปขั้นตอนของก�รตรวจคัดกรองและก�รตรวจวินิจฉัยท�รกกอน

คลอดท�งพันธุกรรม

1. การใหคำาปรึกษาแนะนำากอนการตรวจ เพื่อใหสตรีตั้งครรภ 
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และสามีหรือครอบครัวรับทราบถึงขอเท็จจริง ความเสี่ยง
ของการเกิดโรค ทางเลือกและวิธีการตรวจ รวมทั้งขั้นตอน
การตรวจและขั้นตอนที่อาจตองทำาเพิ่มเติมในกรณีที่ผล 
การตรวจผิดปกติ

2. ทำาการตรวจคัดกรอง
3. อธิบายและใหคำาปรึกษาแนะนำาเกี่ยวกับผลการตรวจ 

คัดกรอง1, 3, 4

1. ผลเปนลบ (negative) 
2. ผลเปนบวก (positive) 

กรณีผลเปนบวก หากตองการทราบวาทารกในครรภ 
เปนโรคหรือไมตองทำาการตรวจวินิจฉัยกอนคลอดตอไป อธิบาย
ถึงขอเท็จจริง ขั้นตอน ทางเลือก ขอดี/ขอเสียของการตรวจวินิจฉัย 
กอนคลอด โดยจะเลือกวิธีการจากการพิจารณาจากปจจัยแวดลอม
ประกอบ เชน อายุครรภ จำานวนของทารกในครรภ ประวัติทาง
สูตินรีเวชและประวัติครอบครัว การสงตรวจทางหองปฏิบัติการที่
สามารถทำาไดในแตละสถาบัน และความจำาเปนของการสงตรวจเรื่อง 
อื่นๆ ของทารกในครรภเพิ่มเติมหรือไม เชน โรคธาลัสซีเมีย เปนตน

4. ทำาการตรวจวินิจฉัยกอนคลอด
5. อธิบายและใหคำาปรึกษาแนะนำาเกี่ยวกับผลการตรวจ 

วินิจฉัยกอนคลอด
ในกรณีที่ผลการตรวจวินิจฉัยกอนคลอดพบวาทารกในครรภมี

โครโมโซมผิดปกติหรือเปนโรคทางพันธุกรรมถือวาเปนเร่ืองที่ 
คอนขางมีผลกระทบตอสตรีตั้งครรภ สามี และอาจสงผลถึง 
ครอบครัวของทั้งสองฝายดวย ดังนั้นถือเปนประเด็นที่กระทบ
กระเทือนจิตใจเปนอยางมาก และผูใหคำาปรึกษาตองมีความพรอม
ทั้งในดานขอมูลและการชวยเหลือประคับประคองจิตใจของผูรับ 
คำาปรึกษา ควรมีการแนะนำาถึงขอมูลโดยละเอียดของโครโมโซมผิด
ปกติหรือโรคที่เปน และใหคำาแนะนำาถึงทางเลือกในการตัดสินใจ 
ตอไป หากกรณีที่มีความผิดปกติของทารกที่มีความพิการรุนแรง 
ที่ไมสามารถมีชีวิตรอดได หรืออาจมีชีวิตรอดแตมีความพิการรุนแรง 
อาจมีทางเลือกในการยุติการตั้งครรภ หรือหากตั้งครรภตอแพทย 
ควรจะมีการวางแผนในการดูแลอยางเหมาะสมตอไป โดยเฉพาะ
หากเปนความผิดปกติที่อาจรักษาในครรภได หรือเปนความผิด 
ปกติที่ชวยใหวางแผนสืบคนหรือรักษาหลังคลอด การวางแผนใน
การดูแลในเบื้องตนจึงมีความจำาเปนอยางยิ่ง

สรุป

วิทยาการและเทคนิคในการตรวจวินิจฉัยกอนคลอดมีการ 
พัฒนาไปอยางมาก ทั้งนี้ไมเพียงแตจะชวยใหเพิ่มความปลอดภัย 

ใหกับสตรีตั้งครรภ เพิ่มความสำาเร็จในการตรวจวินิจฉัยดวย 
เทคนิคใหมและชวยใหไดผลรวดเร็ว ลดความกังวลของสตรี 
ตั้งครรภและครอบครัวซ่ึงผลท่ีไดจากการตรวจวินิจฉัยกอน 
คลอดนี้จะมีประโยชนอยางสูงในการใชเพื่อดูแลสตรีตั้งครรภและ
ทารกตอไป
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