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Q: “โรคท้าวแสนปม”  
 ดิฉนักาํลงัจะแตง่งานคะแตพ่อดีพอ่แฟนเป็นโรคทา้วแสนปมคะ แต่แฟนดิฉนัไมเ่ป็น อยากทราบวา่แฟนดิฉนัจะมียนี
แฝงหรือป่าวคะแลว้ถา้แตง่งานไปลูกดิฉนัจะเป็นโรคทา้วแสนปมหรือป่าวคะ พอวา่ทางครอบครัวดิฉนักลวัคะเห็นเป็นโรคทาง
พนัธุกรรม พอ่ของแฟนเป็นแตมี่ลูกสามคนพี0สาวคนแรกไมเ่ป็น  พี0สาวคนที0สองเป็นคะแตเ่ป็นไมเ่ยอะแคมี่กอ้นเนื1อขึ1นที0หางคิ1ว
หมอบอกวา่เป็นโรคนี1คะ แตแ่ฟนดิฉนัเป็นลูกชายคนเลก็ไมเ่ป็นคะ อยากทราบวา่แฟนดิฉนัมีโอกาสเป็นไหมคะตอนนี1 เครียด
มากเลยคะ ขอบคุณคะ 
A: โดยทั0วไปโรคทา้วแสนปมถา่ยทอดทางพนัธุกรรมและแสดงอาการแบบเด่น ผูที้มียนีผดิปกติจึงมกัแสดงอาการ ผูที้0ไม่
แสดงอาการจึงมกัเป็นผูที้0ไมมี่ยนีผิดปกตินั0นคือเขาก็ไมน่่าจะมีลกูเป็นโรค อยา่งไรกต็ามมีพบบา้งบางรายที0บุคคลหนึ0งเป็นโรค
ทา้วแสนปมแตแ่สดงอาการนอ้ยมากจนเจา้ตวัไมรู้่วา่ตนเองเป็น ควรใหแ้พทยต์รวจละเอียดขึ1นเพื0อดูปานตามลาํตวัและที0ใตร่้มผา้
ใตรั้กแร้และขาหนีบประกอบดว้ย อีกทั1งตรวจตาโดยหมอตาเพื0อดูลกัษณะกอ้นเนื1อขนาดเลก็ๆที0มา่นตา (Lisch nodule) ก็จะช่วย
บอกไดอ้ยา่งชดัเจนขึ1นวา่น่าจะเป็นโรคหรือไม ่(8 กพ 56) 
 
 
 
 
Q: “เคยแท้งหนึ�งครั�ง จะมีปัญหาต่อการตั�งครรภ์ครั�งที�สองหรือไม่”   
 สวสัดีคะ่ หนูอาย ุ32 ปี สามีอาย ุ30 ปี มีความตอ้งการอยากจะมีลกู จึงอยากทราบวา่จะมีลูกไดห้รือไมถ่า้หนูมีปัญหา
ดงันี1  หนูมีเลือดกรุ๊ปโอเนกาทีฟ และเคยแทง้มาก่อนตอนทอ้งได ้8 สปัดาห์ เมื0อ7ปีที0แลว้ จึงอยากทราบวา่การที0เคยทอ้งแลว้แทง้
จะทาํใหก้ารมีลกูคนที0สองจะมีปัญหาเรื0องเกี0ยวกบัเลือดหรือไม่ เนื0องจากไดศึ้กษาขอ้มูลมาบา้ง เห็นวา่ถา้ลูกคนแรกเป็น positive 
แมจ่ะสร้าง antibody และถา้ลูกคนที0สองเป็นnegative จะไมมี่ปัญหาแตถ่า้เป็น positive จะมีปัญหา อะไรทาํนองนี1คะ่ แตก็่ไม่
คอ่ยเขา้ใจมากนกั จึงอยากจะทราบวา่ลูกคนแรกที0แทง้ไปตอนได ้ 8อาทิตยจ์ะมีผลต่อเลือดหรือมีผลตอ่ลกูคนที0สองหรือตวัแม่
เองหรือไม ่รบกวนคุณหมอช่วยแนะนาํหนูกบัสามีหน่อยคะ่ ขอบคุณคะ่ 
A: ผูห้ญิงทั0วไปที0ตั1งครรภมี์โอกาสแทง้ได ้15% ทุกทอ้งค่ะ โดยส่วนใหญ่ที0แทง้ก่อน 12 สปัดาห์มกัเป็นจากโครโมโซม
ของเด็กในทอ้งผดิปกติหรือเด็กไมส่มบูรณ์อยา่งมากจึงไมส่ามารถเติบโตตอ่ไปได ้ทั1งนี1พอ่แมอ่าจไมมี่ปัญหาโครโมโซมผดิปกติ
แตอ่ยา่งใด ทวา่เป็นเฉพาะทารกทอ้งนั1นๆ หากมีการแทง้ 3 ครั1 งขึ1นไป จึงคอ่ยสงสยัวา่พอ่แมอ่าจมีโครโมโซมผดิปกติและให้
เจาะตรวจโครโมโซมของพอ่แม่และ/หรือของทารกในครรภต์อ่ไป ส่วนกรณีที0แมมี่เลือดกรุ๊ปโอเนกาทีฟและแทง้ไปหนึ0งครั1 ง
โดยที0ไมรู้่วา่แทง้จากสาเหตุใดและไม่รู้วา่ทารกในครรภมี์กรุ๊ปเลือดเป็นอยา่งไร กไ็มส่ามารถตอบไดค้ะ่วา่ทอ้งใหมจ่ะมีปัญหา
กรุ๊ปเลือดไมเ่ขา้กนัหรือไม ่โดยทั0วไปการที0แทง้มกัไมไ่ดเ้กิดจากการที0กรุ๊ปเลือดไมเ่ขา้กนั (8 กพ 56) 
 
 
 



Q: “โรคกล้ามเนื�อลีบดูเชน” ปัจจุบนัมีมีธีการรักษาอยา่งไรบา้งคะ่ 
A: การดูแลรักษาผูป่้วย 
 1. ยา เพรดนิโซโลน ช่วยคงความแขง็แรงของกลา้มเนื1อไดร้ะยะเวลาหนึ0ง  
 2. ฟื1 นฟูทางร่างกาย เพื0อป้องกนัขอ้ยดึติด 
 3. ป้องกนัภาวะแทรกซอ้นอื0น ๆ ไดแ้ก่ การดูแลทางเดินหายใจและการทาํงานของหวัใจ ตรวจหวัใจโดยผูเ้ชี0ยวชาญปี
ละ 1-2 ครั1 ง เมื0ออาย ุ10  ปีขึ1นไป ใหว้คัซีนป้องกนัติดเชื1อไขห้วดัใหญ่และเชื1อปอดอกัเสบนิวโมคอคคสัทกุปี  ใหอ้าหารที0มี
วติามินดีและแคลเซียมสูงเพื0อป้องกนัภาวะกระดูกออ่นและป้องกนักระดูกหกั 
 4. การรักษาแบบอื0นๆ มียาที0กาํลงัอยูร่ะหวา่งการวิจยัและอาจมีประโยชน ์ไดแ้ก่  oxandrolone, cyclosporine, 
aminoglycosides, PTC124 นอกจากนี1ยงัมีการวจิยัการรักษาดว้ยสเตม็เซลล ์และยนีบาํบดั 
 ส่วนการรักษาที0ผลวิจยัแลว้และพบวา่ไม่เป็นประโยชน ์ไดแ้ก่ ยากดภูมิคุม้กนักลุม่ azathioprine, ยา creatine 
monohydrate และการปลูกถา่ยเซลลก์ลา้มเนื1อ (myoblast transfer)  
 นอกจากนี1 ที0สาํคญัมากอีก คือการใหค้าํปรึกษาแนะนาํทางพนัธุศาสตร์แก่ครอบครัวเพื0อป้องกนัมีผูป่้วยเป็นโรคอีกใน
ครอบครัว แมแ่ละญาติเพศหญิงของผูป่้วยควรไดรั้บการตรวจยนีวา่เป็นพาหะหรือไม ่โดยหรือหญิงที0เป็นพาหะมีโอกาสร้อยละ 
50 ที0จะส่งผา่นยนีผิดปกติไปยงัลูกในแต่ละทอ้ง ลูกชายที0รับยีนผิดปกติจะเป็นโรค ลกูสาวที0รับยีนผดิปกติจะไมเ่ป็นโรค
กลา้มเนื1อเสื0อมดูเชนแตอ่าจจะมีหรือไมมี่อาการหวัใจโต (8 กพ 56) 
 
 
Q: “โรคถุงนํ�า/ซีสต์ในไต ADPKD (Autosomal dominant polycystic kidney disease)” 
 ญาติคนหนึ0งเป็นโรคนี1  จะสามารถคดัเลือก genetic เวลาจะมีบตุรไดห้รือเปล่าเพื0อป้องกนัไมใ่หลู้กเป็นตอ่ 
                ถา้ไดต้อ้งติดตอ่ที0ไหนคะ 
A: ผูที้0เป็นโรคนี1มีโอกาสส่งทอดโรคใหลู้กได ้50% ในทกุทอ้ง หากจะตอ้งการวนิิจฉยัก่อนคลอด (prenatal diagnosis)
 ก็ทาํได ้แต่ทั1งนี1ตอ้งทราบชนิดการกลายพนัธ์ุของยนีนี1ในครอบครัวนั1น ซึ0งตอ้งมีคา่ใชจ่้ายในการตรวจและใชเ้วลา 
 พอสมควร ผูที้0เป็นโรคจึงควรไดพ้บผูเ้ชี0ยวชาญดา้นพนัธุกรรมหรือไดร้ับการตรวจยีนจนพบวา่มีการกลายพนัธ์ุแบบใด 
  ตั1งแตก่่อนจะตั1งครรภ ์
  สาํหรับการวินิจฉยัก่อนคลอดทาํได ้2 กรณีหลกัๆ คือ กรณีแรกตั1งครรภธ์รรมชาติ เมื0ออายคุรรภไ์ด ้14-18  
 สปัดาห์โดยประมาณ สูตินรีแพทยผ์ูเ้ชี0ยวชาญจะทาํการเจาะชิ1นเนื1อรกหรือเจาะนํ1าครํ0าออกมาเพื0อส่งผูเ้ชี0ยวชาญดา้น 
 พนัธุกรรมตรวจวา่ทารกมีความผิดปกติของยีนนั1นหรือไม ่กรณีนี1คา่ใชจ่้ายไม่สูง 
   กรณีที0สองตั1งครรภโ์ดยวธีิเด็กหลอดแกว้ ตอ้งปรึกษาสูตินรีแพทยแ์ละผูเ้ชี0ยวชาญการวินิจฉยัก่อนฝังตวัออ่น 
 ลว่งหนา้ หลกัการประกอบดว้ย 2 ขั1นตอนหลกั คือช่วยตั1งครรภด์ว้ยวธีิเด็กหลอดแกว้ แพทยจ์ะใหฮ้อร์โมนเร่งการตก 
 ไข ่เมื0อไดจ้าํนวนหลายใบตามที0ตอ้งการก็นาํไปผสมกบัอสุจิ ซึ0งเมื0อไขไ่ดรั้บการผสมและแบง่เพิ0มจาํนวนเซลลจ์นได ้
 ตวัออ่นระยะ 8-16 เซลล ์ก็จะทาํการตดัออกมาก 1 เซลลจ์ากแตล่ะตวัอ่อนเพื0อนาํไปตรวจวา่มียีนผิดปกติสาํหรับโรคที0 
 ตอ้งการตรวจหรือไม ่หากตวัออ่นใดมีเซลลที์0มียนีผิดปกติที0จะทาํใหเ้ป็นโรคนั1ก็ไม่นาํตวัออ่นนั1นไปฝัง แตเ่ลือกนาํตวั 
 ออ่นที0ไมมี่ยีนนั1นผิดปกติเขา้ไปฝังในโพรงมดลกู อตัราความสาํเร็จของตั1งครรภด์ว้ยวธีิเด็กหลอดแกว้ในปัจจุบนัคือ 
 ประมาณ 30-40% คา่ใชจ่้ายเด็กหลอดแกว้ประมาณ 3 แสนบาท และวนิิจฉยัยีนก่อนฝังตวัออ่นอีกประมาณ 3 แสนบาท 



  แนะนาํวา่หากสนใจวินิจฉยัก่อนคลอด ไมว่า่กรณีใด ควรปรึกษาแพทยที์0รักษาประจาํเรื0องโรคไต วา่ควรไป 
 พบผูเ้ชี0ยวชาญโรคพนัธุกรรมท่านใด อีกทั1งแพทยป์ระจาํจะไดส้รุปขอ้มูลที0สาํคญัเกี0ยวกบัผูป่้วยส่งต่อผูเ้ชี0ยวชาญโรค 
 พนัธุกรรมตอ่ไปดว้ย (8 กพ 56) 


