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Abstract 
Background: Spinal muscular atrophy (SMA) is a rare neuromuscular disorder commonly found in children, 
leading to progressive muscle weakness. Although gene therapy is now available, delays in diagnosis and 
treatment initiation still occur due to cost constraints, lengthy testing processes, and limited accessibility. 
These delays can result in treatment outcomes that are below expectations. 
Objectives: To report the turnaround time of an initial screening test for SMA using a dried blood spot (DBS) 
PCR-based method and Multiplex Ligation-Dependent Probe Amplification (MLPA) in high-risk pediatric 
patients. 
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Methods: This cross-sectional descriptive study included pediatric patients from newborns with at least 34 
weeks of gestational age to adolescents 21 years old who were considered at high risk for SMA. Participants 
were recruited from Siriraj Hospital and various affiliated hospitals under Thailand's Ministry of Public Health. 
Blood samples were screened using the DBS PCR-based method, and MLPA was performed to confirm the 
diagnosis. 
Results: Fifty patients (21 males, 29 females) were included. Of these, 8 were diagnosed with SMA using the 
DBS method. All patients were subsequently confirmed by MLPA, with complete concordance between the 
two methods. The median turnaround time from analysis to reporting using the DBS method was 2 days 
(range: 1–30 days), while it was 14 days (range: 1–20 days) for MLPA, (p value 0.001). By the DBS method, 
three patients were identified as SMA type 1, four as type 2, and one as type 3. 
Conclusions: Initial SMA screening using the DBS PCR-based method provided a significantly shorter 
turnaround time than MLPA. This approach may be a suitable alternative for improving diagnostic efficiency 
and expediting access to timely treatment. 
Keywords: Spinal muscular atrophy (SMA), initial diagnostic screening, dried blood spot (DBS), Multiplex 
Ligation-Dependent Probe Amplification (MLPA) 
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การตรวจคัดกรองเบื้องต้นโรคกล้ามเน้ืออ่อนแรง SMA ในผู้ป่วยเด็กกลุ่มเส่ียงสูงในประเทศไทย   
โดยวิธีกระดาษกรองและวิธี Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA) 

นีรำ สำรภี1, นิรมล เสรีเผำ่วงษ์2, ณฐัระพี เกียรติวุฒินนท์3, หน่ึงจิต โรจนวฒัน์ศิริเวช4,  
ภคัอร ตณัฑกำร5, มีดี มีผลประไพ6, วิชญำภรณ์ เอมรำช แซ่โงว้7,  
ก่ิงทอง อนุรัตน์8, ฐิตพร ธรรมเจริญวิภำส9, อรณี แสนมณีชยั1 2 
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บทคัดย่อ  
ความเป็นมา: โรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง (Spinal Muscular Dystrophy: SMA) เป็นโรคหำยำกท่ีพบในเด็ก ส่งผลให้มี
อำกำรกลำ้มเน้ืออ่อนแรง ปัจจุบนัมีกำรรักษำดว้ยยีนบ ำบดั (gene therapy) อย่ำงไรก็ดี ยงัพบควำมล่ำช้ำในกำร
วินิจฉัยและเร่ิมกำรรักษำ เน่ืองจำกขอ้จ ำกัดดำ้นค่ำใช้จ่ำย ระยะเวลำกำรตรวจท่ียำวนำน และกำรเขำ้ถึงท่ียำก 
ส่งผลใหผ้ลกำรรักษำไม่เป็นไปตำมท่ีคำดหวงั 
วัตถุประสงค์: เพื่อรำยงำนระยะเวลำท่ีใชใ้นกำรตรวจวินิจฉัยเบ้ืองตน้โรค SMA โดยวิธี dried blood spot ซ่ึงเป็น
วิธี PCR-based method และวิธี Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification (MLPA)  ในกลุ่มผูป่้วยเด็ก
ท่ีมีควำมเส่ียงสูงต่อกำรเป็นโรค SMA 
วิธีการศึกษา: เป็นกำรศึกษำเชิงพรรณนำแบบภำคตดัขวำง เก็บขอ้มูลในผูป่้วยเด็กแรกเกิด (อำยุครรภ์ตั้งแต่ 34 
สัปดำห์ขึ้นไป) ถึงอำยุ 21 ปี ท่ีมีควำมเส่ียงสูงต่อกำรเป็นโรค SMA ในโรงพยำบำลศิริรำช และโรงพยำบำล
เครือข่ำยในสังกดักระทรวงสำธำรณสุขทัว่ประเทศไทย ซ่ึงไดส่้งตวัอย่ำงเลือดมำตรวจยงัโรงพยำบำลศิริรำช โดย
ใชว้ิธี dried blood spot และยนืยนัผลกำรตรวจดว้ยวิธี MLPA 
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ผลการศึกษา: มีผูเ้ขำ้ร่วมกำรศึกษำทั้งหมด 50 รำย (เพศชำย 21 รำย และเพศหญิง 29 รำย) พบผูป่้วยท่ีไดรั้บกำร
วินิจฉัยเป็นโรค SMA ดว้ยวิธี dried blood spot จ ำนวน 8 รำย ในจ ำนวนน้ีทั้ง 8 รำยไดรั้บกำรยืนยนักำรวินิจฉัย
ดว้ย MLPA และผลปรำกฏว่ำแสดงผลบวกเช่นเดียวกนั ค่ำกลำงของเวลำนับจำกวิเครำะห์ผลถึงรำยงำนผลกำร
วินิจฉัยโรคโดยวิธี dried blood spot คือ 2 วนั (พิสัย 1–30 วนั) ขณะท่ีวิธี MLPA อยู่ท่ี 14 วนั                     (พิสัย 
1–20 วนั) (p value 0.001) กำรตรวจดว้ย dried blood spot พบชนิดของ SMA ไดแ้ก่ ชนิดท่ี 1 จ ำนวน 3 รำย ชนิด
ท่ี 2 จ ำนวน 4 รำย และชนิดท่ี 3 จ ำนวน 1 รำย 
สรุป: กำรตรวจวินิจฉัยเบ้ืองต้นด้วยวิธี dried blood spot ใช้ระยะเวลำสั้ นกว่ำวิธี MLPA จึงอำจเป็นทำงเลือกท่ี
เหมำะสมในกำรเพิ่มประสิทธิภำพกำรวินิจฉยัและเร่งรัดกำรเขำ้ถึงกำรรักษำ 
คําสําคัญ: โรคกล้ำมเน้ืออ่อนแรง SMA, กำรตรวจวินิจฉัยโรคขั้นต้น, dried blood spot, Multiplex Ligation 
Dependent Probe Amplification (MLPA) 
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บทนํา 
โรคกล้ำมเน้ืออ่อนแรง (Spinal Muscular Dystrophy: SMA) เป็นหน่ึงในโรคหำยำกท่ีพบในเด็ก  มี

ลกัษณะกำรถ่ำยทอดทำงกรรมพนัธุ์แบบยีนดอ้ย (autosomal recessive) โดยมีอุบติักำรณ์ประมำณ 1:10,000 ของ
ประชำกร สำเหตุของโรคเกิดจำกกำรเส่ือมของเซลล์ประสำทสั่งกำรบริเวณ anterior horn cell ในไขสันหลงั 
ส่งผลให้ผูป่้วยมีภำวะอ่อนแรงของกลำ้มเน้ือมดัใหญ่และกำรเคล่ือนไหวผิดปกติ โรค SMA สำมำรถจ ำแนกตำม
ควำมรุนแรงออกเป็น 4 ชนิด (SMA Type 0-4) ตำมอำยุท่ีเร่ิมแสดงอำกำรและระดับควำมสำมำรถในกำร
เคล่ือนไหวของกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ ไดแ้ก่1 

• SMA type 0: พบได้น้อยมำก ผู ้ป่วยจะมีอำกำรรุนแรงตั้ งแต่แรกเกิด เช่น ภำวะแขนขำงอผิดรูป 
(arthrogryposis multiplex congenital) และกำรหำยใจลม้เหลวแต่แรก 

• SMA type 1: เร่ิมแสดงอำกำรเม่ืออำยุ 2-6 เดือน ผูป่้วยไม่สำมำรถนัง่ไดโ้ดยล ำพงั และมกัมีชีวิตรอดได้
ไม่เกินอำยุ 2 ปี เน่ืองจำกกำรหำยใจลม้เหลวและจ ำเป็นตอ้งใช้เคร่ืองช่วยหำยใจถำวรโดยเฉล่ียท่ีอำย ุ
13.5 เดือน  

• SMA type 2: เร่ิมแสดงอำกำรเม่ืออำยุ 6-18 เดือน ผูป่้วยสำมำรถนั่งได้แต่ไม่สำมำรถเดินเองได้ มกัมี
ปัญหำดำ้นกำรกลืน กำรหำยใจ และภำวะกระดูกสันหลงัคดร่วมดว้ย 

• SMA type 3: เร่ิมแสดงอำกำรเม่ืออำยุ 18 เดือน ถึง 2 ปี ผูป่้วยจะมีควำมผิดปกติในกำรเดิน และเม่ือโรค
รุนแรงขึ้นจะไม่สำมำรถเดินไดใ้นท่ีสุด อยำ่งไรก็ดี กลุ่มน้ีมกัมีอำยขุยัใกลเ้คียงปกติ 

• SMA type 4: เร่ิมมีอำกำรในวยัผูใ้หญ่ มกัอ่อนแรงเพียงเลก็นอ้ย และมีอำยขุยัปกติ 
SMA ชนิดท่ี 0 และ 4 พบน้อยมำก ประมำณร้อยละ 2 ในขณะท่ีชนิดท่ี 1, 2 และ 3 พบไดบ้่อยกว่ำและมีควำม
รุนแรงแตกต่ำงกนัไป  

หำกไม่ไดรั้บกำรรักษำหรือไดรั้บกำรรักษำล่ำชำ้จะท ำให้เกิดภำวะกลำ้มเน้ืออ่อนแรงรุนแรงมำกขึ้นและ
สูญเสียกำรควบคุมกลำ้มเน้ือส่วนต่ำง ๆ น ำมำซ่ึงภำวะแทรกซ้อน ได้แก่ ปัญหำดำ้นกำรกลืน และกำรหำยใจ 
และเป็นสำเหตุของกำรเสียชีวิต   

ในปัจจุบนั นอกจำกกำรรักษำตำมอำกำร (supportive care) แลว้ ยงัมีกำรรักษำท่ีตรงจุดด้วยยีนบ ำบดั 
(gene replacement therapy)2 ได้แก่ onasemnogene abeparvovec-xioi และกำรใช้ยำท่ีปรับกำรท ำงำนของยีน 
(gene modifying therapy ได้แก่  nusinersen และ risdiplam ซ่ึ งผ่ ำนกำรอนุมัติจำกองค์กำรอำหำรและยำ
สหรัฐอเมริกำ (US FDA) และสหภำพยุโรป (EU) แล้ว ยำ onasemnogene abeparvovec-xioi, nusinersen และ 
risdiplam ลว้นแสดงประสิทธิภำพท่ีดี หำกผูป่้วยไดรั้บกำรวินิจฉัยและรักษำตั้งแต่ระยะแรก และดีมำกขึ้นเม่ือให้
กำรรักษำก่อนมีอำกำร3 กำรรักษำด้วย onasemnogene abeparvovec-xioi ใน SMA ชนิดท่ี 1 ก่อนอำยุ 6 เดือน 
สำมำรถเพิ่มอตัรำกำรอยู่รอดโดยไม่ตอ้งใช้เคร่ืองช่วยหำยใจถำวรได้ถึงร้อยละ 91–97 อำยุ 14-18 เดือน ส่วน
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ผูป่้วยท่ีได้รับ risdiplam มีร้อยละ 84 ท่ีไม่ตอ้งใช้เคร่ืองช่วยหำยใจถำวร และร้อยละ 91 ยงัมีชีวิตรอดท่ีอำยุ 36 
เดือน4 กำรศึกษำประสิทธิผลของ risdiplam ใน SMA ชนิดท่ี 2 และ 3 ยงัพบว่ำมีกำรเพิ่มขึ้นของคะแนน Motor 
Function Measurement 32 Items (MFM32) ซ่ึงบ่งบอกถึงควำมแข็งแรงและพฒันำกำรท่ีดีขึ้น อย่ำงมีนัยส ำคญั
เม่ือเทียบกับยำหลอก 5 ในประเทศไทย risdiplam ได้ขึ้ นทะเบียนยำเม่ือวันท่ี 2 มิถุนำยน พ.ศ. 2564 และ 
onasemnogene abeparvovec-xioi ขึ้นทะเบียนเม่ือวนัท่ี 31 มีนำคม พ.ศ. 2566 ทั้งสองชนิดก ำลงัอยู่ระหว่ำงกำร
พิจำรณำเพื่อบรรจุในบญัชียำหลกัแห่งชำติและ/หรือสำมำรถเบิกจ่ำยไดจ้ำก สปสช ในอนำคต6 
อย่ำงไรก็ดี กำรวินิจฉัย SMA ในประเทศไทยยงัเป็นไปอยำ่งล่ำชำ้ เน่ืองจำกไม่มีระบบคดักรองโรคในทำรกแรก
เกิด (newborn screening)7-12 ท ำให้ตอ้งรอจนกว่ำผูป่้วยจะแสดงอำกำรจึงเร่ิมคิดถึงโรค กำรวินิจฉัยโรค SMA คือ 
กำรส่งตรวจ SMN gene ดว้ยวิธี Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification (MLPA) สำมำรถวิเครำะห์
กำรขำดหำยไปของยีน SMN1 ท่ีต ำแหน่ง exon 7 และ/หรือ exon 8 วิเครำะห์ gene dosage analysis ท่ีต ำแหน่ง 
exon 7 ของยีน SMN1 และ SMN2 ซ่ึงสำมำรถตรวจกำรกลำยพนัธุ์ของยีน SMN1 และสำมำรถบอกจ ำนวน copy 
number ของยีน SMN2 ได้ 13 จะช่วยในกำรพยำกรณ์ควำมรุนแรงของโรคและใช้ประกอบกำรพิจำรณำให้ยำ
รักษำ อย่ำงไรก็ดี กำรตรวจ MLPA มีค่ำใช้จ่ำยสูง (3,000–5,000 บำท) ใช้เวลำประมำณ 1 เดือน แม้ว่ำจะ
ครอบคลุมโดยระบบประกนัสุขภำพอย่ำงแพร่หลำย เน่ืองจำกมีสถำนท่ีท ำอยูเ่พียงไม่ก่ีท่ี ขอ้มูลของประเทศไทย
ในปี พ.ศ. 2565 ระบุว่ำอำยุเฉล่ียท่ีไดรั้บกำรวินิจฉัยของ SMA ชนิดท่ี 1 คือ 6 เดือน ชนิดท่ี 2 คือ 2.5 ปี และชนิด
ท่ี 3 คือ 9.3 ปี กำรวินิจฉยัท่ีล่ำชำ้ท ำใหก้ำรรักษำเร่ิมตน้ไม่ทนักำรณ์ ส่งผลใหผ้ลลพัธ์ในกำรรักษำไม่ดีเท่ำท่ีควร14 
  เพื่อแกไ้ขปัญหำน้ี กำรศึกษำคร้ังน้ีมุ่งพฒันำวิธีกำรตรวจวินิจฉัยโรคขั้นตน้ในผูป่้วยเด็กกลุ่มเส่ียงสูงต่อ
กำรเป็น SMA ครอบคลุมช่วงอำยุตั้งแต่ทำรกแรกเกิด (อำยุครรภ์ตั้งแต่ 34 สัปดำห์ขึ้นไป ถึง 6 เดือน) เด็กเล็ก 
(อำยุ 6–18 เดือน) จนถึงเด็กโต (อำยุ 18 เดือน ถึง 21 ปี) โดยเนน้ผูป่้วยท่ีมีอำกำรเขำ้ข่ำย SMA ชนิดท่ี 1, 2 หรือ 3 
หรือมีพี่นอ้งท่ีไดรั้บกำรวินิจฉัยเป็น SMA กำรตรวจแบบ dried blood spot ดว้ยวิธี PCR-based method มีควำมไว
ร้อยละ 95 และควำมจ ำเพำะร้อยละ 100 15 ใช้เวลำน้อยกว่ำและรำคำถูกกว่ำวิธี MLPA กำรตรวจท่ีรวดเร็วและ
เขำ้ถึงไดง้่ำยน้ีจะช่วยให้ผูป่้วยไดรั้บกำรวินิจฉัยและกำรรักษำในระยะเร่ิมตน้ไดอ้ย่ำงทนัท่วงที ซ่ึงจะส่งผลให้
ผลลพัธ์ในกำรรักษำดีขึ้นอย่ำงเป็นรูปธรรม ทั้งน้ีแสดงให้เห็นถึงควำมจ ำเป็นในกำรพฒันำกำรวินิจฉัยเบ้ืองตน้
และกำรเร่ิมรักษำอยำ่งรวดเร็วในผูป่้วย SMA ในประเทศไทย 
 
วัตถุประสงค์ 
วัตถุประสงค์หลกั 

เพื่อรำยงำนระยะเวลำท่ีใชใ้นกำรตรวจวินิจฉัยขั้นตน้โรค SMA โดยวิธี dried blood spot และวิธี MLPA 
ในผู ้ป่วยเด็กอำยุครรภ์แรกเกิดตั้ งแต่ 34 สัปดำห์ ถึงอำยุ 21 ปี ท่ีมีควำมเส่ียงสูงในกำรเป็นโรค SMA ใน
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โรงพยำบำลศิริรำช และโรงพยำบำลเครือข่ำยในสังกดักระทรวงสำธำรณสุขทัว่ประเทศไทย ท่ีส่งตวัอยำ่งเลือดมำ
ตรวจยงัโรงพยำบำลศิริรำช  
วัตถุประสงค์รอง 

เพื่อศึกษำควำมชุกและลกัษณะอำกำรแสดงของโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA แต่ละชนิด ในผูป่้วยท่ีไดรั้บ
กำรวินิจฉยัโดยวิธี dried blood spot 
 
วิธีการศึกษา 
  เป็นกำรศึกษำเชิงพรรณนำแบบภำคตดัขวำง (cross-sectional study) เก็บขอ้มูลจำกผูป่้วยเด็กในแผนก
ผูป่้วยนอก ผูป่้วยใน หอผูป่้วยเด็ก และหอผูป่้วยเด็กแรกเกิด ของโรงพยำบำลศิริรำช รวมถึงโรงพยำบำลในสังกดั
กระทรวงสำธำรณสุขทัว่ประเทศไทยท่ีส่งตวัอย่ำงเลือดมำตรวจยงัโรงพยำบำลศิริรำช ตั้งแต่วนัท่ี 14 มิถุนำยน 
พ.ศ. 2566 ถึง 27 พฤศจิกำยน พ.ศ. 2567 โดยก ำหนดเกณฑค์ดัเขำ้คือ ผูป่้วยเด็กท่ีอยูใ่นเกณฑค์วำมเส่ียงสูงต่อกำร
เป็นโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA ได้แก่ ผูป่้วยท่ีมีอำกำรสอดคลอ้งกบั SMA ชนิดท่ี 1, 2 หรือ 3 ตำมช่วงอำยุท่ี
ก ำหนด ผูป่้วยท่ีมีประวติัคนในครอบครัวไดรั้บกำรวินิจฉยัเป็นโรค SMA หรือผูป่้วยท่ีแพทยส์งสัยวำ่อำจเป็นโรค 
SMA ท่ียินยอมเขำ้รับกำรตรวจ dried blood spot และ ยนืยนักำรตรวจเม่ือผลเป็นโรค SMA ดว้ยวิธี MLPA โดยมี
เกณฑ์คัดออกได้แก่ ทำรกท่ีมีควำมพิกำรแต่ก ำเนิด (congenital malformation/anomaly, genetic syndrome) ซ่ึง
แพทยพ์ิจำรณำแล้วว่ำน่ำจะส่งผลกระทบต่อระบบประสำทและอธิบำยอำกำร  hypotonia, weakness ได้อย่ำง
ชัดเจน หรือผูป่้วยท่ีทรำบสำเหตุชัดเจนของภำวะกล้ำมเน้ืออ่อนแรงอยู่แลว้ จึงไม่เขำ้เกณฑ์กำรคดักรองเพื่อ
วินิจฉยั SMA 
  กำรค ำนวณกลุ่มตวัอย่ำง อำ้งอิงจำกงำนวิจยัของ Prior et al. (2010)16 ซ่ึงรำยงำนอตัรำกำรเกิดโรค SMA 
ในทำรกแรกเกิดประมำณ 1 ใน 6,000 รำย และอตัรำกำรตรวจพบดว้ยวิธี PCR-based method เท่ำกับ 0.017 (p 
value 0.017) ภำยใตร้ะดบัควำมเช่ือมัน่ 95% (ค่ำ alpha = 0.05 แบบสองทำง) เม่ือน ำค่ำดงักล่ำวมำค ำนวณเพื่อหำ
ขนำดตัวอย่ำงในกรณีเป็นเหตุกำรณ์ท่ีพบได้น้อย (rare event) พบว่ำต้องมีขนำดตัวอย่ำงอย่ำงน้อย 175 รำย 
เพื่อให้ได้ค่ำประมำณท่ีเพียงพอส ำหรับกลุ่มผู ้ป่วยเด็กท่ีมีควำมเส่ียงสูงต่อกำรเป็นโรค          SMA ใน
สถำนพยำบำลตำมเกณฑท่ี์ก ำหนด 
วิธีเกบ็ข้อมูลและวัดผล 
  ผูว้ิจยัลงทะเบียนงำนวิจยัในฐำนข้อมูลสำธำรณะ https://www.thaiclinicaltrials.org/ ได้รับกำรรับรอง
วนัท่ี 25 กุมภำพนัธ์ พ.ศ. 2568 หมำยเลขลงทะเบียน TCTR20250225003 คณะผูว้ิจยัท ำกำรคดัเลือกผูป่้วยเด็ก
กลุ่มเส่ียงสูงต่อกำรเป็นโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง (SMA) แบ่งตำมอำยอุอกเป็น 3 กลุ่ม ไดแ้ก่ 
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1) ทารกแรกเกิด (อายุครรภ์ตั้งแต่ 34 สัปดาห์ขึ้นไป) ถึงอายุ 6 เดือน ท่ีมีอำกำรหรืออำกำรแสดงอย่ำงน้อย
หน่ึงขอ้จำกต่อไปน้ี 

a. ภำวะตวัอ่อนปวกเปียก (hypotonia) 
b. อ่อนแรง (weakness) 
c. ภำวะ (floppy infant) 
d. กำรตอบสนองของรีเฟลกซ์ลดลง (areflexia) 
e. พฒันำกำรดำ้นกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ล่ำชำ้ (gross motor delay) 

2) ผู้ป่วยเด็กอายุ 6 เดือน ถึง 18 เดือน ท่ีมีอำกำรหรืออำกำรแสดงอยำ่งนอ้ยหน่ึงขอ้จำกต่อไปน้ี 
a. ไม่สำมำรถยนืหรือเดินไดเ้ม่ืออำย ุ12 เดือน 
b. อ่อนแรง (weakness) 
c. กำรตอบสนองของรีเฟลกซ์ลดลง (areflexia) 
d. พฒันำกำรดำ้นกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ล่ำชำ้ (gross motor delay) 

3) ผู้ป่วยเด็กอายุ 18 เดือน ถึง 21 ปี ท่ีมีอำกำรหรืออำกำรแสดงอยำ่งนอ้ยหน่ึงขอ้จำกต่อไปน้ี 
a. เดินล ำบำกหรือท่ำเดินผิดปกติ (difficulty walking / abnormal gait) 
b. ลม้บ่อย (frequently falling) 
c. อ่อนแรง (weakness) 
d. กำรตอบสนองของรีเฟลกซ์ลดลง (areflexia) 
e. พฒันำกำรดำ้นกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ล่ำชำ้ (gross motor delay) 

  นอกจำกน้ี ผูป่้วยท่ีมีประวติัคนในครอบครัวไดรั้บกำรวินิจฉัยโรค SMA หรือแพทยส์งสัยวำ่อำจเป็นโรค
กลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA ก็เขำ้ข่ำยตำมเกณฑค์ดัเขำ้เช่นกนั ผูป่้วยกลุ่มดงักล่ำวซ่ึงเขำ้รับกำรตรวจในแผนกผูป่้วย
นอก ผูป่้วยใน หอผูป่้วยเด็ก หรือหอผูป่้วยเด็กแรกเกิด โรงพยำบำลศิริรำช หรือโรงพยำบำลในสังกดักระทรวง
สำธำรณสุขทัว่ประเทศท่ีส่งเลือดมำตรวจยงัโรงพยำบำลศิริรำช จะไดรั้บกำรเชิญชวนเพื่อเขำ้ร่วมกำรวิจยั พร้อม
อธิบำยรำยละเอียดแก่ผูป่้วยหรือผูป้กครอง และขอควำมยนิยอมเขำ้ร่วมงำนวิจยั (informed consent) หำกเป็นกำร
คดัเลือกนอกโรงพยำบำลศิริรำช จะมีผูร่้วมวิจยัประจ ำสถำบนันั้น ๆ เป็นผูด้  ำเนินกำรขอควำมยินยอม โดยใช้
เกณฑก์ำรคดัเลือกเดียวกนั 
  หลังจำกผูป่้วยหรือผูป้กครองให้ควำมยินยอมและลงนำมเข้ำร่วมวิจัย ผูว้ิจยัจะท ำกำรบันทึกข้อมูล
พื้นฐำน ดังน้ี เพศ วนัเดือนปีเกิด และอำยุของผูป่้วย  อำยุครรภ์เม่ือแรกเกิด ประวติัสมำชิกในครอบครัวท่ีเคย
ไดรั้บกำรวินิจฉัยเป็น SMA อำยุท่ีผูป่้วยเร่ิมแสดงอำกำร อำกำรแสดงตำมเกณฑ์ท่ีก ำหนดในแต่ละช่วงอำยุ กำร
วินิจฉัยเบ้ืองตน้ ผูป่้วยจะไดรั้บกำรเจำะเลือดปริมำณ 1–2 ซีซี แลว้หยดลงบนกระดำษกรองส ำหรับท ำ DBS โดย 
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DBS ท่ีเก็บไดจ้ะถูกส่งไปยงัศูนยรั์กษำผูมี้บุตรยำกเจตนิน และส่งเขำ้ห้องปฏิบติักำรเพื่อตรวจหำ SMA ดว้ยชุด
น ้ ำยำ TaqMan™ SCID/SMA Plus Assay ของบริษทั ThermoFisher โดยใช้เทคนิค Real-Time PCR ด้วยเคร่ือง 
QuantStudio™ 5 Real-Time PCR System ตวัอยำ่งจะถูกเขำ้รหัส (running number) โดยไม่ระบุช่ือ-นำมสกุลของ
ผูป่้วยเพื่อรักษำควำมเป็นส่วนตวั ศูนยรั์กษำผูมี้บุตรยำกเจตนินจะวิเครำะห์ขอ้มูลด้วยโปรแกรม QuantStudio 
Software และรำยงำนผลผ่ำนโปรแกรม OneDrive ในวนัจนัทร์ของสัปดำห์ถดัไป หำกผลกำรตรวจ DBS ผิดปกติ 
ผูช่้วยวิจัยหรือผูว้ิจัยจะติดต่อผูป้กครองของผูป่้วยเพื่อนัดหมำยกำรเจำะเลือดเพื่อยืนยนักำรวินิจฉัยด้วยวิธี 
Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification (MLPA) อี ก ค ร้ั ง  ส ำห รับ ผู ้ ป่ ว ย ท่ี เก็ บ ตั วอ ย่ ำ งน อก
โรงพยำบำลศิริรำช สถำบนัท่ีเขำ้ร่วมโครงกำร จะเป็นผูติ้ดตำมและด ำเนินกำรเจำะเลือด รวมถึงส่งตรวจยืนยนั
กำรวินิจฉัย หำกผูป่้วยได้รับกำรยืนยนัว่ำเป็น SMA ผูวิ้จยัจะแจ้งผลกำรวินิจฉัยแก่ผูป้กครองในวนันัดตรวจ
ติดตำมตำมรอบท่ีก ำหนด พร้อมให้ค ำแนะน ำทำงพนัธุศำสตร์ (genetic counseling) และแนวทำงในกำรดูแล
รักษำต่อไป 
  งำนวิจยัฉบบัน้ีไดรั้บกำรรับรองจำกคณะกรรมกำรจริยธรรมกำรวิจยัในคน คณะแพทยศำสตร์ศิริรำช
พยำบำล หมำยเลข COA: Si 468/2023 
สถิติท่ีใช้ในการวิเคราะห์ 

ขอ้มูลเชิงปริมำณ ใช้สถิติเชิงพรรณนำ (Descriptive statistics) น ำเสนอเป็นค่ำกลำง (median), ค่ำสูงสุด 
(max) และค่ำต ่ ำสุด (min) ข้อมูลเชิงกลุ่มน ำเสนอเป็นจ ำนวน (number) และ ร้อยละ (percent), ควำมชุก 
(prevalence) และ 95%  CI และใช้ส ถิ ติ เชิ งอนุมำน  ( inferential statistics) Mann-Whitney U test เพื่ อแสดง
ระยะเวลำท่ีใช้ในกำรวินิจฉัยโรคโดยวิธี dried blood spot และ MLPA โดยก ำหนดให้มีนัยส ำคญัทำงสถิติเม่ือ p 
value น้อยกว่ำ 0.05 ท ำกำรวิเครำะห์ผลกำรวิจัยโดยใช้โปรแกรม SPSS version 20.0 (Statistical Package for 
Social Science)  
 
ผลการศึกษา 
 กลุ่มตวัอย่ำงเป็นผูป่้วยเด็กท่ีมีควำมเส่ียงสูงต่อกำรเป็นโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรงชนิด SMA จ ำนวน 50 รำย 
อำยุค่ำกลำงท่ีเร่ิมแสดงอำกำรคือ 1 ปี 4 เดือน (0-15 ปี) อำยคุ่ำกลำงท่ีมำพบแพทยค์ือ 6 เดือน (0-11 ปี) ส่วนใหญ่
ไดรั้บกำรวินิจฉัยจำกโรงพยำบำลในภำคกลำง และมีเพียง 1 รำยท่ีมีประวติัครอบครัวเก่ียวขอ้งกบัโรคน้ี ลกัษณะ
อำกำรแสดงของผูป่้วยแตกต่ำงกนัตำมช่วงอำยุ กลุ่มท่ีอำยุนอ้ยท่ีสุด ทำรกแรกเกิดอำยคุรรภ ์34 สัปดำห์ถึงอำย ุ6 
เดือน จะปรำกฏอำกำรท่ีสอดคลอ้งกบั SMA ชนิดท่ี 1 มกัมีภำวะกลำ้มเน้ือตึงตวัลดลง ภำวะกำรตอบสนองของ
รีเฟลกซ์ลดลงหรือหำยไป และ อำกำรอ่อนปวกเปียก ช่วงอำยุ 6-18 เดือนจะปรำกฏอำกำรท่ีสอดคลอ้งกบั SMA 
ชนิดท่ี 2 ไดแ้ก่ พฒันำกำรกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ล่ำชำ้ กลำ้มเน้ือตึงตวัลดลง และภำวะกลำ้มเน้ืออ่อนแรง ในขณะท่ี
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เด็กโตและวยัรุ่น ช่วงอำยุ 18 เดือน ถึง 21 ปี จะปรำกฏอำกำรท่ีสอดคลอ้งกบั SMA ชนิดท่ี 3 พบอำกำรกลำ้มเน้ือ
อ่อนแรง เดินล ำบำก และลม้บ่อย ตลอดจนปัญหำกำรพฒันำกำรดำ้นกำรเคล่ือนไหวท่ีซบัซอ้นยิง่ขึ้น (ตำรำงท่ี 1) 
 
 

ตารางท่ี 1 ขอ้มูลทัว่ไปของผูป่้วยเด็กท่ีมีควำมเส่ียงสูงในกำรเป็นโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA  
ข้อมูล  จํานวน (ร้อยละ) 
เพศ  

ชำย 21 (42) 
หญิง 29 (58) 

โรงพยำบำลท่ีไดรั้บกำรวินิจฉยั  
โรงพยำบำลในภำคกลำง  44 (88) 
โรงพยำบำลในภำคใต ้ 4 (8) 
โรงพยำบำลในภำคเหนือ  1 (2) 

              โรงพยำบำลในภำคตะวนัออกเฉียงเหนือ  1 (2) 
ช่วงอำย ุ  

ทำรกแรกเกิดอำยคุรรภ ์34 สัปดำห์ขึ้นไป ถึงอำย ุ6 เดือน 15 (30) 
อำย ุ6 เดือน ถึง 18 เดือน  12 (24) 
อำย ุ18 เดือน ถึง 21 ปี  23 (46) 

อำกำรแสดงแยกตำมช่วงอำย ุ  
ทำรกแรกเกิดอำยคุรรภ ์34 สัปดำห์ขึ้นไป ถึงอำย ุ6 เดือน  

ควำมตึงตวัของกลำ้มเน้ือลดลง (hypotonia) 
ภำวะกำรตอบสนองของรีเฟลกซ์ลดลงหรือหำยไป (areflexia) 

13 (87) 
4 (26.7) 

ภำวะตวัอ่อนปวกเปียก (floppy infant)  3 (20) 
กลำ้มเน้ืออ่อนแรง (muscle weakness) 2 (13) 
ภำวะพฒันำกำรของกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ล่ำชำ้ (gross motor delay) 1 (6.6) 

เด็กเลก็อำย ุ6 เดือน ถึง 18 เดือน  
ภำวะพฒันำกำรของกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ล่ำชำ้ 

 
9 (75) 

ควำมตึงตวัของกลำ้มเน้ือลดลง 9 (75) 
กลำ้มเน้ืออ่อนแรง  4 (33.3) 
ภำวะกำรตอบสนองของรีเฟลกซ์ลดลง 
หรือหำยไป  

3 (25) 
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ข้อมูล  จํานวน (ร้อยละ) 
เด็กอำย ุ18 เดือน ถึง 21 ปี   

กลำ้มเน้ืออ่อนแรง 
ภำวะพฒันำกำรของกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ล่ำชำ้ 
เดินล ำบำก 
ควำมตึงตวัของกลำ้มเน้ือลดลง  

16 (69.5) 
16 (69.5) 
13 (56.5) 
12 (52.2) 

ลม้บ่อย 4 (17.4) 
ภำวะกำรตอบสนองของรีเฟลกซ์ลดลง 
หรือหำยไป  

4 (17.4) 

             ไม่สำมำรถกลั้นอุจจำระปัสสำวะได ้ 1 (4.3) 
ควำมทนทำนของกลำ้มเน้ือต่อกำรออกก ำลงักำยลดลง   1 (4.3) 

             หนงัตำตก 1 (4.3) 
ระยะเวลำท่ีใชใ้นกำรวินิจฉยัโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA โดยวิธี dried blood spot และวิธี MLPA  

 
ตำรำงท่ี 2 แสดงเวลำท่ีใช้ในกำรวินิจฉัยโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA โดยพบว่ำในกำรวินิจฉัยโดยใช ้

dried blood spot ผูป่้วยมีค่ำกลำงของอำยุท่ีแสดงอำกำรอยู่ท่ี 6 เดือน และใช้เวลำตั้งแต่มีอำกำรถึงไดรั้บกำรเจำะ
เลือดอยู่ท่ี 3 เดือน ขณะท่ีวิธี MLPA มีอำยุท่ีแสดงอำกำร 4.5 เดือน และ ใช้เวลำ 10 เดือนถึงไดรั้บกำรเจำะเลือด 
จำกกำรวิเครำะห์พบว่ำไม่มีควำมแตกต่ำงกนัอย่ำงมีนยัส ำคญัทำงสถิติ (p value 0.974) ค่ำกลำงของเวลำระยะเวลำ
ตั้งแต่ไดรั้บกำรเจำะเลือดถึงรำยงำนผลของวิธี dried blood spot และ MLPA เท่ำกบั 7 และ 20 วนัตำมล ำดบั และ
เวลำนับจำกวิเครำะห์ผลถึงรำยงำนผลกำรวินิจฉัยโรค 2 วนั โดยมีระยะเวลำต ่ำสุด 1 วนั และเวลำสูงสุด 30 วนั 
ขณะท่ีวิธี MLPA ใช้เวลำ 14 วนั โดยมีระยะเวลำต ่ำสุด 1 วนั และเวลำสูงสุด 20 วนั จึงพบว่ำมีควำมแตกต่ำงกัน
อยำ่งมีนยัส ำคญัทำงสถิติ (p value 0.001) 
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ตารางท่ี 2 ระยะเวลำท่ีใชใ้นกำรวินิจฉยัโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA โดยวิธี dried blood spot และวิธี MLPA  
ข้อมูล Dried blood spot MLPA p value 

อำยท่ีุแสดงอำกำร (เดือน) 
 

6 (0-146) 4.5 (0.25-24) 0.974 

ระยะเวลำตั้งแต่มีอำกำรถึง 
ไดรั้บกำรเจำะเลือด (เดือน) 
 

3 (0-168) 10 (0.17-69) 0.330 

ระยะเวลำตั้งแต่ไดรั้บกำร 
เจำะเลือดถึงรำยงำนผล (วนั) 
 

7 (1-40) 17 (4-88) 0.390 

ระยะเวลำตั้งแต่วิเครำะห์ผลถึง 
รำยงำนผล (วนั) 

2 (1-30) 14 (11-20) 0.001 

Mann Whitney U Test 

 
 

จำกกำรตรวจวินิจฉัยเบ้ืองตน้ผูป่้วยเด็กท่ีมีควำมเส่ียงสูงในกำรเป็นโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA พบว่ำ
ไดรั้บกำรวินิจฉัยเป็นโรค SMA 8 รำย (ร้อยละ 16) ทั้ง 8 รำยไดรั้บกำรส่ง MLPA เพื่อยืนยนักำรวินิจฉัยโรค และ
ทั้งหมดมีผลกำรตรวจ MLPA พบว่ำเป็นโรค (ร้อยละ 100) โดยท่ีเร่ิมมีอำกำรแสดงอยู่ในช่วงทำรกอำยุครรภ์แรก
เกิด ถึงอำย ุ6 เดือนมำกท่ีสุด  

ผูป่้วยท่ีไดรั้บกำรยืนยนักำรวินิจฉัยโรค โดยวิธี MLPA พบว่ำ มีผูป่้วยเป็นโรค SMA ชนิดท่ี 1 3 รำย (ร้อย
ละ 37.5) โดยทั้ง 3 รำยมีอำกำรควำมตึงตวัของกลำ้มเน้ือลดลง กลำ้มเน้ืออ่อนแรง และภำวะกำรตอบสนองของรีเฟ
ลกซ์ลดลงหรือหำยไป  และมีผูป่้วย 2 รำย มีอำกำรภำวะตัวอ่อนปวกเปียก และ  1 รำยมีภำวะพัฒนำกำรของ
กลำ้มเน้ือมดัใหญ่ล่ำชำ้ โรค SMA ชนิดท่ี 2 4 รำย (ร้อยละ 50) มีอำกำรแสดงดงัน้ี กลำ้มเน้ืออ่อนแรง 4 รำย ภำวะ
พฒันำกำรของกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ล่ำชำ้ 3 รำย ควำมตึงตวัของกลำ้มเน้ือลดลงและภำวะกำรตอบสนองของรีเฟลกซ์
ลดลงหรือหำยไป 2 รำย เดินล ำบำก 1 รำย โรค SMA ชนิดท่ี 3 1 รำย (ร้อยละ 12.5) มีอำกำรแสดงไดแ้ก่ เดินล ำบำก 
ลม้บ่อย และกลำ้มเน้ืออ่อนแรง  
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ตารางท่ี 3 ควำมชุกของโรค SMA ท่ีตรวจพบโดยวิธี dried blood spot  

ข้อมูล  จํานวน (ร้อยละ) 
ผูป่้วยท่ีไดรั้บกำรวินิจฉยัเป็นโรค SMA โดยวิธี dried blood spot  8 (16) 
ผูป่้วยท่ีไดรั้บกำรส่ง MLPA เพื่อยนืยนักำรวินิจฉยัโรค  8 (100) 
ช่วงอำยท่ีุแสดงอำกำร 
     ทำรกแรกเกิดถึงอำย ุ6 เดือน 5 (62.5) 
     อำย ุ6 เดือน ถึง 18 เดือน 2 (25) 
     อำย ุ18 เดือน ถึง 21 ปี 1 (12.5) 
ช่วงอำยท่ีุไดรั้บวินิจฉยั 
     ทำรกแรกเกิดถึงอำย ุ6 เดือน 3 (37.5) 
     อำย ุ6 เดือน ถึง 18 เดือน 2 (25) 
     อำย ุ18 เดือน ถึง 21 ปี 3 (37.5) 
ชนิดของโรค SMA ท่ีพบจำกกำรวินิจฉยัโดยวิธี dried blood spot  
    ชนิดท่ี 1 3 (37.5) 
    ชนิดท่ี 2 4 (50) 
    ชนิดท่ี 3 1 (12.5) 

 
อภิปรายผลการศึกษา 

จำกกำรศึกษำเพื่อตรวจวินิจฉัยขั้นตน้โรค SMA ในผูป่้วยเด็กท่ีมีควำมเส่ียงสูง มีผูป่้วยไดรั้บกำรตรวจ
วินิจฉัยโดยวิธี dried blood spot 50 รำย (ร้อยละ 28.6) ผูป่้วยท่ีได้รับกำรวินิจฉัยว่ำเป็นโรค SMA โดยวิธี dried 
blood spot จ ำนวน 8 รำย (ร้อยละ 16) โดยทั้ง 8 รำย พบว่ำทั้งหมดมีผลกำรตรวจ MLPA พบว่ำเป็นโรค (ร้อยละ 
100) ผลกำรศึกษำพบว่ำในกำรตรวจวินิจฉัยโดยวิธี dried blood spot มี ค่ำกลำงของเวลำระยะเวลำตั้งแต่วิเครำะห์
ผลถึงรำยงำนผล 2 วนั ขณะท่ีวิธี MLPA ใช้เวลำ 14 วนั จึงพบว่ำมีควำมแตกต่ำงกนัอย่ำงมีนัยส ำคญัทำงสถิติ (p 
value 0.001)  

จำกกำรศึกษำจึงสรุปไดว้ำ่กำรวินิจฉยัโรคโดยวิธี dried blood spot สำมำรถท ำไดเ้ร็วกวำ่วิธี MLPA อยำ่งมี
นัยส ำคญัทำงสถิติ และจำกกำรตรวจยืนยนักำรวินิจฉัยโดยวิธี MLPA พบว่ำผูป่้วยทุกคนท่ีไดรั้บกำรตรวจยืนยนั
กำรวินิจฉยัพบว่ำเป็นโรค SMA ร้อยละ 100 และกำรส่งตรวจโดยวิธี dried blood spot  มีรำคำถูก จึงสำมำรถใชใ้น
กำรวินิจฉัยขึ้นตน้ในผูป่้วยท่ีสงสัยหรือมีควำมเส่ียงในกำรเป็นโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA ไดแ้ก่ ผูป่้วยท่ีมีอำกำร
กล้ำมเน้ืออ่อนแรง ควำมตึงตวัของกลำ้มเน้ือลดลง ภำวะกำรตอบสนองของรีเฟลกซ์ลดลงหรือหำยไป ภำวะ
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พฒันำกำรของกลำ้มเน้ือมดัใหญ่ เดินล ำบำก และ ลม้บ่อย รวมถึงผูป่้วยท่ีตอ้งกำรตดักำรวินิจฉยัโรคกลำ้มเน้ืออ่อน
แรง SMA ออกเพื่อตรวจวินิจฉยัโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรงชนิดอ่ืนๆ ต่อไป  

ระยะเวลำอ่ืนๆ ไดแ้ก่ ระยะเวลำตั้งแต่มีอำกำรถึงไดรั้บกำรเจำะเลือด และระยะเวลำตั้งแต่ไดรั้บกำร 
เจำะเลือดถึงรำยงำนผล พบว่ำวิธี MLPA ใชเ้วลำนำนกว่ำอย่ำงไม่มีนยัส ำคญัทำงสถิติ สำเหตุมำจำกกลุ่มประชำกร
ท่ีศึกษำมีจ ำนวนน้อยและมีระยะเวลำท่ีใช้ต่ำงกันมำกในผูป่้วยแต่ละรำย เน่ืองด้วยข้อจ ำกัดของกำรเขำ้ถึงกำร
วินิจฉัย และระยะเวลำท่ีใชใ้นกำรน ำเลือดท่ีเจำะมำเขำ้รับกำรตรวจวิเครำะห์ผลในโรงพยำบำลท่ีสำมำรถส่งตรวจ 
MLPA ได้ ซ่ึงในอนำคตหำก MLPA ได้รับกำรอนุมติักำรเบิกจ่ำยด้วยระบบประกันสุขภำพและสำมำรถตรวจ
วิเครำะห์ผลไดอ้ย่ำงแพร่หลำย หรือมีกำรใช้ dried blood spot ในกำรคดักรองภำวะกลำ้มเน้ืออ่อนแรงอำจท ำให้
ระยะเวลำในกำรวินิจฉยัโรคสั้นลงได ้
 ปัจจุบันน้ียงัไม่มีกำรใช้ dried blood spot เป็นมำตรฐำนในกำรวินิจฉัยโรค SMA และไม่มีงำนวิจัยท่ี
น ำเสนอกำรใช้ dried blood spot ในกำรวินิจฉัยโรค SMA เน่ืองจำกมีกำรคดักรองโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA ใน
เด็กแรกเกิด (newborn screening) อย่ำงแพร่หลำยในต่ำงประเทศ7-12  และสำมำรถยืนยนักำรวินิจฉัยไดโ้ดยกำรวิธี  

MLPA ซ่ึงสำมำรถเบิกจ่ำยไดโ้ดยระบบประกนัสุขภำพแห่งชำติและเขำ้ถึงไดง้่ำย อยำ่งไรก็ตำมในประเทศไทยไม่
มีกำรคดักรองโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA ในเด็กแรกเกิด และ MLPA มีรำคำแพงและไม่ครอบคลุมในระบบ
ประกนัสุขภำพแห่งชำติ กำรใช้ dried blood spot จึงมีประโยชน์ในบริบทของประเทศไทยเพื่อช่วยลดระยะเวลำ
และค่ำใชจ่้ำยในกำรวินิจฉยัโรค SMA 

อย่ำงไรก็ตำมงำนวิจยัฉบบัน้ียงัพบว่ำมีขอ้จ ำกดัเร่ืองจ ำนวนกลุ่มประชำกรท่ีศึกษำมีจ ำนวนนอ้ย เน่ืองจำก
พบว่ำมีกำรส่งตรวจ dried blood spot เฉพำะในผูป่้วยท่ีสงสัยโรค SMA ท ำให้อำจไม่ครอบคลุมผูป่้วยทุกรำยท่ีมี
ควำมเส่ียงสูง และขณะด ำเนินงำนวิจยั กำรตรวจวินิจฉัยโดยวิธี  MLPA ได้รับกำรอนุมติักำรเบิกจ่ำยด้วยระบบ
ประกนัสุขภำพ จึงอำจท ำใหก้ำรส่ง MLPA ท ำไดง้่ำยมำกขึ้น นอกจำกน้ีในกำรด ำเนินงำนวิจยัพบว่ำยงัมีควำมล่ำชำ้
ในกำรเจำะเลือดผูป่้วยและกำรน ำส่งตวัอย่ำงเลือดไปท่ีห้องปฏิบติักำร และกำรวิเครำะห์ผล เน่ืองจำกตอ้งมีช่วงท่ี
ตรงกบัวนัหยุดรำชกำร และในช่วงแรกอุปกรณ์ท่ีใช้วิเครำะห์ผลยงัไม่พร้อมใช้งำนท ำให้เกิดควำมล่ำช้ำในกำร
รำยงำนผลกำรวินิจฉยัซ่ึงอำจส่งผลเสียท ำใหผู้ป่้วยท่ีไดรั้บกำรวินิจฉยัโรคไดรั้บกำรรักษำล่ำชำ้กวำ่ท่ีควรจะเป็น  
 
บทสรุป 

กำรวินิจฉัยโรคขั้นตน้โรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA โดยใช ้dried blood spot เหมำะส ำหรับในผูป่้วยเด็กท่ี
มีควำมเส่ียงสูง หรือมีอำกำรท่ีเขำ้ไดก้บัโรคกลำ้มเน้ืออ่อนแรง SMA หรือตอ้งกำรวินิจฉัยแยกจำกโรคกลำ้มเน้ือ
อ่อนแรงชนิดอ่ืน โดยสำมำรถใชไ้ดใ้นโรงพยำบำลท่ีไม่สำมำรถส่งตรวจ MLPA ได ้หรือในโรงพยำบำลท่ีใชเ้วลำ
ในกำรตรวจวินิจฉยั MLPA นำน  
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