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รศ. นพ.กิตติ  ต่อจรัส

การวินิจฉัยทารก 
ในครรภ์ก่อนคลอด
(Prenatal diagnosis)

	 	 การวนิจิฉยัทารกในครรภ์ก่อนคลอดหรอื Prenatal diagnosis ค�ำย่อคอื PND เพือ่ทราบว่าทารกในครรภ์ก่อนคลอดมีพนัธกุรรม

หรอื ยนีธาลสัซเีมยีเป็นชนดิใดเพือ่น�ำข้อมลูมาให้ค�ำปรกึษาทางพนัธศุาสตร์แก่คูเ่ส่ียงทีจ่ะมีโอกาสมีบตุรเป็นโรคโลหติจางธาลสัซเีมยี

โดยมีข้อบ่งชี้ในการท�ำ  PND ในหญิงตั้งครรภ์ที่เสี่ยงมีบุตรเป็นโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียชนิดที่รุนแรงได้แก่ โรคฮีโมโกลบินบาร์ตส

ไฮดรอส์ฟิทัลลิศ (Hb Bart’s hydrops fetalis), โฮโมซัยกัสเบต้า-ธาลัสซีเมีย (homozygous β-thalassemia) และเบต้า-ธาลัสซีเมีย
ฮีโมโกลบินอี (β-thalassemia/Hb E disease)	

	 ใครเปน็คู่เส่ียงบ้าง	

สามีและภรรยาที่เป็นพาหะของธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติดังต่อไปนี้	

	 	 ผู้เป็นพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมียแต่งงานกับพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมีย	

	 	 ผู้เป็นพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมียแต่งงานกับพาหะของฮีโมโกลบินอี	

	 	 ผู้เป็นพาหะของแอลฟ่าธาลัสซีเมีย 1 แต่งงานกับพาหะของแอลฟ่าธาลัสซีเมีย 1	

	 	 แพทย์จะต้องส่งตรวจเลือดของ คู่แต่งงานหรือสามี ภรรยาก่อนตั้งครรภ์ ที่เป็นคู่เสี่ยง เพื่อตรวจในระดับโมเลกุล หรือ ตรวจ

ดีเอ็นเอ ว่ามียีนธาลัสซีเมียที่มีการกลายพันธุ์  (mutation) ก่อนว่าเป็นแบบใดดังนี้	

			 

				    	 กลุ่ม เบต้า-ธาลัสซีเมีย 	 	 เช่น ชนิดของการกลายพันธุ์เป็น codon 41/42, codon 17, codon 41/42 เป็นต้น	

				    	 กลุ่ม แอลฟ่า-ธาลัสซีเมีย		 เช่น ชนิดของการกลายพันธุ์เป็น 	 α-thalassemia 1 (SEA type), 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 α-thalassemia 1 (Thai type) เป็นต้น	

พ่อ และ แม่ ที่เคยมีบุตรเป็นโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียชนิดที่รุนแรงได้แก่โรค 	
Hb Bart’s hydrops fetalis, homozygous β-thalassemia และ 	
β-thalassemia/Hb E disease 	และต้องการจะมีบุตรคนต่อไป	
มีความประสงค์จะให้แพทย์ท�ำการวินิจฉัยทารกในครรภ์ก่อนคลอด (PND)	

	 วางแผนก่อนท�ำ PND	
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	 	 เมื่อคู่เสี่ยงตั้งครรภ์สูตินารีแพทย์จะท�ำการตรวจด้วยอันตราซาวนด์ และท�ำหัตถการเพื่อเก็บชิ้นส่วนของทารกใน ครรภ์ด้วย

วิธีใดวิธีหนึ่งดังต่อไปนี้เพื่อให้ห้องปฏิบัติการตรวจวินิจฉัยยีนธาลัสซีเมียของทารกในครรภ์	

		

			   	 การตรวจด้วยอันตราซาวนด์ (Ultrasound) เมื่ออายุครรภ์ 16 สัปดาห์และตรวจซ�้ำทุก 4 สัปดาห์ 	

	 	 	 	 ในกรณีที่เสี่ยงต่อโรค 	Hb Bart’s hydrops fetalis	

			   	 การเก็บชิ้นเนื้อรกเพื่อตรวจ (Chorionic villous sampling, CVS) เมื่ออายุครรภ์ 9-12 สัปดาห์	

			   	 การเจาะดูดน�้ำคร�่ำ (Amniocentesis) เมื่ออายุครรภ์ 16-18 สัปดาห์	

			   	 การเจาะเลือดจากสายสะดือผ่านทางหน้าท้อง (Cordocentesis) เมื่ออายุครรภ์ 18-20 สัปดาห์	

	 การท�ำหัตถการทางสูติศาสตร์ของ PND	

	 การให้ค�ำปรึกษาทางพันธุศาสตร์ เมือ่ทราบผล	

	 สรุป	

			   	 กรณีทีทารกในครรภ์ปกติหรือเป็นพาหะธาลัสซีเมียจะให้การตั้งครรภ์ด�ำเนินต่อไป	

			   	 กรณีทารกในครรภ์เป็นโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียชนิดที่รุนแรง แพทย์จะให้ข้อมูลและค�ำปรึกษาทางพันธุศาสตร์ แก่

	 	 	 	 สามีภรรยาเพื่อประกอบการตัดสินใจว่าจะให้การตั้งครรภ์ด�ำเนินต่อไปเมื่อคลอดแล้วก็ให้การรักษาบุตรท่ีเป็นโรค

	 	 	 	 หรือจะยุติการตั้งครรภ์	

	 	 การวินิจฉัยทารกในครรภ์ก่อนคลอดเป็นกระบวนการหนึ่งของการให้ค�ำปรึกษาแนะน�ำทางพันธุศาสตร์ส�ำหรับธาลัสซีเมีย

ซึง่ต้องประกอบไปด้วยการวนิจิฉยัพาหะและโรคธาลสัซเีมียท่ีถกูต้องแม่นย�ำ การประเมินอัตราเส่ียงของการมีบตุรเป็นโรค ข้อมลูด้าน

การแพทย์เกีย่วกบัโรคธาลสัซเีมยี ค�ำอธบิายเรือ่งการรักษาการปฏบิตัติวัและการบอกทางเลือกเพือ่หลีกเล่ียงการมีบตุรเป็นโรค ได้แก่ 

ไม่แต่งงาน คมุก�ำเนดิ รบับตุรบญุธรรมมาเลีย้ง เลอืกใช้การผสมเทยีมของการมบีตุรโดยการวินจิฉยัโรคก่อนปฏสินธ ิ (preimplantation

genetic diagnosis, PGD) การวินิจฉัยทารกในครรภ์ก่อนคลอด (PND) หรือการปล่อยให้การตั้งครรภ์ด�ำเนินไปจนคลอดและ

การรักษาเด็กที่คลอดออกมาเป็นโรค	
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