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WELCOME TO YOUR
PERSONALIZED GENETIC REPORT

ขอต�อนรบัเข�าสู�การตรวจสุขภาพและการดแูลสุขภาพเฉพาะบุคคล ซึ่งเกิด

จากความร�วมมือของแพทย� เภสัชกร ผู�เชี่ยวชาญด�านพันธุกรรมและ

สุขภาพ ท้ังไทยและต�างประเทศ ท่ีทําหน�าท่ีตรวจว�เคราะห�สารพันธุกรรม

(DNA) ของท�าน รวมไปถึงการให�คําแนะนําด�านสุขภาพเฉพาะบุคคล

(personalized health advisor) จากรายงานการตรวจฉบับน้ี ซึ่งจะช�วย

ออกแบบ ดแูลสุขภาพและการใช�ชีว�ต เพ�่อเป�าหมายปลายทางคอืให�ท�านมี

สุขภาพด ีมีความสุข และมีอายุยืนยาว
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รหัสพนัธกุรรมหร�อ DNA

สามารถช�วยในการดแูลสุขภาพตามหลักการแพทย�แม�นยํา
(Precision Medicine) และการแพทย�เฉพาะบุคคล
(Personalized Medicine) ต้ังแต�ความเส่ียงท่ีจะเป�นโรคต�าง ๆ
เช�น มะเรง็ โรคเบาหวาน ความดนัโลหิตสูง โรคหัวใจ ยาท่ีคณุเส่ียง
จะแพ� รวมถึงอาหารท่ีเหมาะสม ว�ตามินท่ีควรได�รบัเพ��ม
รปูแบบการออกกําลังกายท่ีเหมาะสม

เราเป�นผู�ให�บร�การถอดรหัสพันธุกรรม ว�เคราะห� แปลผล และเป�นท่ี
ปร�กษาด�านสุขภาพเฉพาะบุคคล ให�คณุได�มีไลฟ�สไตล�ท่ีเหมาะสม
และดแูลสุขภาพท่ีแม�นยํา ตรงจ�ดมากข�น้

รหัสพนัธกุรรมคืออะไร?

ร�างกายของคนเรา ประกอบไปด�วยเซลล�ประมาณ 60 ล�านล�าน
เซลล� โดยทุกเซลล� จะมีสารพันธุกรรมท่ีเร�ยกว�า DNA สําหรบั
เก็บรหัสท่ีจําเป�นต�อการดํารงชีว�ต ซึ่งถ�ายทอดมาจากพ�อแม� และ
ส�งต�อไปยังลูกหลานรุ�นต�อไปได�

เม่ือความก�าวหน�าด�านการถอดรหัสพันธุกรรมมีมากข�น้ ข�อมูล
พันธุกรรมมนุษย�เหล�าน้ีได�ถูกนํามาใช�ประโยชน�ทางการแพทย�และ
สาธารณสุขเพ�่อประกอบการว�นิจฉัย ป�องกัน และรกัษาโรค ทําให�
สามารถรกัษาผู�ป�วยได�ตรงจ�ด และเหมาะสมสําหรบัผู�ป�วยแต�ละ
ราย โดยเร�ยกแนวทางการรกัษาน้ีว�า การแพทย�แม�นยํา หร�อ
Precision Medicine ซึ่งถือเป�นนวตักรรมใหม�สําหรบัการดแูล
รกัษา และเป�นการเปล่ียนแปลงระบบสาธารณสุขครัง้ใหญ�ของโลก

A N   O V E R V I E W

HOW YOU DNA
BECOMES A REPORT
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ข�อมูลจากการถอดรหัสพนัธกุรรม
สามารถบอกอะไรเราได�บ�าง

การศกึษาหาความเส่ียงท่ีจะทําให�เกิดโรคต�างๆ เช�น โรคมะเรง็ โรคเบาหวาน โรคหัวใจ โรคหลอดเลือด
สมอง และโรคสมองเส่ือมช�วยให�เกิดการระวงัป�องกัน หาแนวทางปฏิบัติท่ีเหมาะสม เพ�่อลดความเส่ียงท่ีจะ
เกิดโรคต�างๆ นอกจากน้ี ยังช�วยให�แพทย�เลือกการรกัษาท่ีเหมาะสมท่ีสุด เพ��มประสิทธิภาพในการรกัษา
ลดความเส่ียงต�อผลแทรกซ�อนจากการรกัษาอกีด�วย

การศกึษาพันธุกรรมกับความแตกต�างในด�านการใช�ยา เช�น การตอบสนองต�อผลการรกัษา การดือ้ยา

โอกาสในการเกิดการแพ�ยา การเกิดผลข�างเคยีงท่ีสูงในการใช�ยาบางชนิด โดยไม�จําเป�นต�องทดลองใช�ยา

น้ันก�อนเลย

การวางแผนครอบครวั การตรวจคดักรองพาหะของโรคท่ีถ�ายทอดทางพันธุกรรมในคู�สมรส การคดั

กรองและว�นิจฉัยทารกก�อนคลอด

การว�นิจฉัยโรคพันธุกรรมท่ีพบน�อยหร�อว�นิจฉัยได�ยาก

ป�จจัยทางพฤติกรรมการใช�ชีว�ตและสิ�งแวดล�อม ท่ีส�งผลต�อสุขภาพ เช�น สัดส�วนอาหารท่ีเหมาะจะรบัประทาน ว�ตามิน

และแร�ธาตุท่ีควรเสร�มเป�นพ�เศษ หร�อชนิดกีฬาท่ีเหมาะสม
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RESULT CONTENTS

สรปุผลการตรวจทางพันธุกรรมเฉพาะบุคคลของคณุRESULT SUMMARY

ความเส่ียงต�อโรคมะเรง็ท่ีถ�ายทอดทางพันธุกรรมHEREDITARY CANCER

ความเส่ียงต�อโรคหัวใจท่ีถ�ายทอดทางพันธุกรรมHEREDITARY HEART DISEASE

โรคท่ีถ�ายทอดทางพันธุกรรมเพ�่อการวางแผนครอบครวัFAMILY PLANNING

คําแนะนําและข�อปฏิบัติRECOMMENDATION

หลักการทางว�ทยาศาสตร�SCIENCE BEHIND

5

11

28

37

67

76
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R E S U LT  S U M M A R Y

สรปุผลลัพธ�ทางพันธุกรรมของคณุ



RESULT SUMMARY

ความเสี�ยงต่อโรคมะเร็งที�ถ่ายทอดทางพันธุกรรม
Hereditary cancer

มะเรง็เต�านม มะเรง็รงัไข� มะเรง็มดลูก มะเรง็ตับอ�อน

มะเรง็ลําไส� มะเรง็กระเพาะอาหาร มะเรง็ระบบทางเดนิ
ป�สสาวะ

มะเรง็สมอง

มะเรง็เม็ดเลือด มะเรง็ผิวหนังชนิดเม็ดสี มะเรง็ต�อมไทรอยด� มะเรง็เน้ือเย่ือซาร�โคมา

มะเรง็ต�อมลูกหมาก
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RESULT SUMMARY

ความเสี�ยงต่อโรคหัวใจที�ถ่ายทอดทางพันธุกรรม
Hereditary heart disease

กลุ�มโรคหัวใจเต�น
ผิดจังหวะ

กลุ�มโรคหลอดเลือดแดง
ผิดปกติ

กลุ�มโรคกล�ามเน้ือหัวใจ
ผิดปกติ

ภาวะคอเลสเตอรอลใน
เลือดสูงท่ีถ�ายทอดทาง

กรรมพันธุ�
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วางแผนครอบครัว
F A M I L Y P L A N N I N G

กลุ�มโรค ไม�พบยนีผิดปกติ พบยนีผิดปกติ

Bloom syndrome

Canavan disease

Citrullinemia type 1

Congenital disorder of glycosylation (PMM2-related)

Cystic fibrosis

Dihydrolipoamide dehydrogenase deficiency (DLD)

DMD-related dystrophinopathy

Familial dysautonomia

Familial hyperinsulinism (ABCC8-related)

Fanconi anemia type C

FKTN-related disorders (including Walker-Warburg syndrome)

Fragile X Syndrome

G6PD Deficiency

Galactosemia

Gaucher disease

Glycogen storage disease type Ia

Glycogen storage disease type II (Pompe disease)

Krabbe disease

Maple syrup urine disease

Medium chain acyl-CoA dehydrogenase (MCAD) deficiency

Mucolipidosis type IV

Mucopolysaccharidosis type I (including Hurler, Hurler-Scheie, and Scheie
syndromes)

Nemaline myopathy 2

Neuronal ceroid-lipofuscinosis (CLN3-related)

Niemann-Pick disease type A/B

Nonsyndromic Hearing Loss & Deafness DFNB1

Pendred syndrome

Phenylalanine hydroxylase deficiency

Polycystic kidney disease (PKHD1-related)

Rhizomelic chondrodysplasia punctata type 1/Refsum disease (PEX7-related)

Smith-Lemli-Opitz syndrome

Spinal Muscular Atrophy

Tay-Sachs disease/hexosaminidase A deficiency

Thalassemia
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วางแผนครอบครัว
F A M I L Y P L A N N I N G

กลุ�มโรค ไม�พบยนีผิดปกติ พบยนีผิดปกติ

TMEM216-related disorders (including Joubert syndrome 2 and Meckel syndrome
2)

Tyrosinemia type I

Usher syndrome type IF/PCDH15-related disorders

Usher syndrome type IIA/USH2A-related disorders

Usher syndrome type IIIA

Zellweger spectrum disorder (PEX1-related)
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H e r e d i t a r y  c a n c e r

ความเส่ียงต�อโรคมะเรง็ท่ีถ�ายทอดทางพันธุกรรม

01



การแปลผลและคําแนะนําในกลุ่ม
โรคมะเร็งที�ถ่ายทอดทางพันธุกรรม
H e r e d i t a r y  C a n c e r  E x p l a n a t i o n  G u i d e  &  B a s i c  R e c o m m e n d a t i o n

ผลการตรวจของคณุจะมี 2 แบบ คอืพบ หร�อไม�พบยีนท่ีมีการกลายพันธุ�ผิดปกติท่ีเก่ียวข�องกับ การเกิดมะเรง็ชนิดน้ัน ๆ

ซึ่งจะแสดงได�ตามภาพต�อไปน้ี

เราได�ทําการตรวจยีนท่ีมีรายงานว�า การกลายพันธุ�ก�อให�เกิดโรค (pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิดโรค (likely

pathogenic variant) จํานวน 35 ยีน ซึ่งแนะนําโดย American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG)

รวมท้ังยีนท่ีมีการศกึษาเพ��มเติม

หากมีการตรวจพบยีนกลายพันธุ�ผิดปกติ จะแสดงผลด�วยช�องตารางสีแดง รวมท้ังแสดงรายงาน

ชนิดของโรคท่ีเก่ียวข�องการกลายพันธุ�ของยีนน้ันๆ ในหน�าดชันีท�ายเล�ม

คณุสามารถอ�านรายละเอยีดของโรคมะเรง็ท่ีคณุสนใจได�ในแต�ละหน�า ซึ่งจะบอกข�อมูลได�แก� ข�อมูลท่ัวไป สาเหตุและป�จจัยเส่ียงและ
ยีนท่ีเราได�ทําการตรวจว�เคราะห� รวมท้ังแหล�งความรู�เพ��มเติมหากต�องการข�อมูลท่ีละเอยีดมากข�น้ หร�อสามารถติดต�อเข�ารบัคํา
ปร�กษาผู�เชี่ยวชาญของเราเพ�่อวางแผนสุขภาพของคณุ
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ไม�พบยีนผิดปกติ
ความเส่ียงท่ีจะเป�นมะเรง็สูงกว�า

ปกติเน่ืองจากตรวจพบยีนท่ีกลายพันธุ�
ชื่อของมะเรง็ชนิดน้ันจะแสดงด�วยสีแดง



การแปลผลและคําแนะนําในกลุ่ม
โรคมะเร็งที�ถ่ายทอดทางพันธุกรรม
H e r e d i t a r y  C a n c e r  E x p l a n a t i o n  G u i d e  &  B a s i c  R e c o m m e n d a t i o n

หากผลการตรวจพันธุกรรมของคณุไม�พบยีนผิดปกติ ท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค (pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิด
โรค (likely pathogenic variant) 

1. คณุมีความเส่ียงทางพันธุกรรมต่ํา ในการเกิดโรคมะเรง็ชนิดน้ันๆ อย�างไรก็ตาม นอกเหนือจากป�จจัยทางพันธุกรรมแล�ว
การเกิดโรคหร�อความเจ็บป�วยต�างๆ ยังข�น้อยู�ป�จจัยอืน่ๆ เช�น การดําเนินชีว�ต และสิ�งแวดล�อม

2. ถึงแม�ว�าผลการตรวจของคณุจะไม�พบความผิดปกติในชุดยีนท่ีตรวจ หากคณุมีป�จจัยเส่ียงอืน่ๆ ต�อมะเรง็ชนิดใดชนิดหน่ึง
หร�อมีอาการผิดปกติ เราแนะนําให�คณุนําผลการตรวจไปพบแพทย� เพ�่อปร�กษาและร�วมกันวางแผนการตรวจเพ��มเติมหร�อดแูล
รกัษาต�อไป นอกจากน้ันยังมีประโยชน�ในการวางแผนสําหรบัโรคอืน่ๆ ท่ีเก่ียวข�อง หร�อวางแผนสําหรบัการดแูลสุขภาพเพ��มเติม

3. ถึงแม�ว�าผลการตรวจของคณุจะไม�พบยีนผิดปกติ แต�ญาติของคณุก็มีความเส่ียงท่ีจะพบความผิดปกติทางพันธุกรรมท่ีแตก
ต�างกัน การตรวจทางพันธุกรรมจ�งยังเป�นสิ�งท่ีควรแนะนําสําหรบัญาติของคณุ

4. เราแนะนําให�คณุดแูลสุขภาพองค�รวมให�แขง็แรง โดย

รบัประทานอาหารท่ีมีประโยชน�
ออกกําลังกายอย�างสม่ําเสมอ
งดสูบบุหร�่
งดเคร�อ่งดืม่ท่ีมีแอลกอฮอล�
ตรวจสุขภาพท่ัวไปเป�นประจําทุกป�

หากผลการตรวจพันธุกรรมของคณุพบยีนท่ีผิดปกติ ท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค (pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิด
โรค (likely pathogenic variant)

เน่ืองจากสาเหตุของโรคมะเรง็ เกิดได�จากหลายป�จจัย ไม�ได�เกิดข�น้จากป�จจัยทางพันธุกรรมเพ�ยงอย�างเดยีว การท่ีคณุ
ตรวจพบยีนผิดปกติหมายถึงคณุมีความเส่ียง แต�ไม�ได�หมายความว�าคณุจะต�องเกิดโรคมะเรง็อย�างแน�นอน
เราจ�งแนะนําให�คณุนําผลการตรวจไปพบแพทย� เพ�่อปร�กษา และร�วมกันวางแผนการตรวจเพ��มเติม หร�อดแูลรกัษาต�อไป
ความผิดปกติทางพันธุกรรมบางชนิดสามารถถ�ายทอดไปยังเคร�อญาติร�วมสายเลือดได� เราจ�งแนะนําให�ญาติของคณุมา
พบแพทย�หร�อผู�เชี่ยวชาญเพ�่อปร�กษาสําหรบัการตรวจเพ��มเติม
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รายละเอียดยีนที�ผิดปกติในหมวด
โรคมะเร็งที�ถ่ายทอดทางพันธุกรรม
A B N O R M A L  G E N E ( S ) :  H E R E D I T A R Y  C A N C E R   (สําหรบัแพทย�ผู�เชี่ยวชาญ)

CHROM 11 - - - - -

POS 153563265 - - - - -

REF A - - - - -

ALT T - - - - -

GT 1/1 - - - - -

GENEINFO ATM - - - - -

CLNSG Pathogenic - - - - -

CLNHGVS NM_000051.4(ATM):c.103C>T - - - - -

ALLELEID - - - - - -

CLNVARID - - - - - -

RSID - - - - - -

Clinvar_DB_Date 20210308 - - - - -

-  :  the  " l i ke ly  pa thogen ic"  and  "pathogen ic"  var ian ts  a re  not  found  in  genes  l i s t
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สรุปผลตรวจยีนในกลุ่มโรคมะเร็งที�ถ่ายทอดทาง
พันธุกรรม
Hereditary Cancer Comprehensive Result

APC ATM AXIN2 BARD1 BMPR1A BRCA1

BRCA2 BRIP1 CDH1 CDK4 CDKN2A CHEK2

EPCAM FANCC MLH1 MSH2 MSH3 MSH6

MUTYH NBN NF1 NTHL1 PALB2 PMS2

POLD1 POLE PTEN RAD50 RAD51C RAD51C

RAD51D RAD51D RECQL SMAD4 STK11 STK11

TP53 TP53 VHL
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มะเร็งเต้านม
B R E A S T  C A N C E R

ตรวจพบตําแหน�งยีนผิดปกติคณุตรวจพบยีนผิดปกติท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค
(pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิดโรค
(likely pathogenic variant) จากการตรวจด�วยว�ธีน้ี
แนะนําพบแพทย�เพ�่อตรวจเพ��มเติม

ข�อมูลท่ัวไป
มะเรง็เต�านม เป�นมะเรง็ท่ีพบบ�อยเป�นอนัดบั 2 ในผู�หญิง มีอบัุติการณ�ในผู�หญิงราว 30 คนต�อประชากร 100,000 คน และผู�ชายราว
0.5 คนต�อประชากร 100,000 คน มะเรง็เต�านมเกิดได�จากเน้ือเย่ือหลายส�วนภายในเต�านม โดยส�วนมากจะเร��มเกิดข�น้ท่ีท�อน้ํานม
จากน้ันมะเรง็จะขยายขนาดข�น้ และอาจมีการแพร�กระจายไปยังต�อมน้ําเหลือง หร�อไปสู�อวยัวะอืน่ๆ

อาการ
ในระยะเร��มแรกอาจจะยังไม�พบอาการผิดปกติใดๆ ต�อมาเม่ือมะเรง็ขยายขนาดข�น้ อาจจะคลําพบก�อนในเต�านม มีสารคดัหล่ังผิดปกติ
ไหลจากเต�านม หัวนมยุบผิดรปู หร�อเจ็บบร�เวณเต�านม

สาเหตุ

พันธุกรรม ประมาณ 5-10% ของมะเรง็เต�านมมีผลจากพันธุกรรม โดยยีนกลายพันธุ�ท่ีพบบ�อย ได�แก� BRCA1 และ BRCA2
โดยคนท่ีมียีนกลายพันธุ�ดงักล�าว จะมีความเส่ียงท่ีเกิดมะเรง็เต�านมสูงถึง 70-80% 
การดํารงชีว�ตและสิ�งแวดล�อม เช�น การดืม่แอลกอฮอล� น้ําหนักตัวท่ีมากเกิน 
ป�จจัยท่ีเก่ียวกับฮอร�โมนเพศ เช�น มีประจําเดอืนครัง้แรกเรว็ (ก�อนอายุ 12 ป�) หร�อหมดประจําเดอืนช�า (หลังอายุ 55 ป�) ผู�หญิงท่ี
ไม�เคยมีบุตร หร�อมีบุตรช�า (มีบุตรคนแรกเม่ืออายุมากกว�า 35 ป�) รวมถึงการใช�ฮอร�โมนเพศ เช�น ยาคมุกําเนิด ยาฮอร�โมน
ป�จจัยอืน่ๆ เช�น อายุ เชื้อชาติ

ผลการตรวจของคณุ

ยนีท่ีตรวจ

ATM BARD1 BRCA1 BRCA2 BRIP1 CDH1

CHEK2 NBN NF1 PALB2 PTEN RAD50

RAD51C RAD51D RECQL STK11 TP53 FANCC

เอกสารเพ��มเตมิ

American Cancer Society. (2020, June 9). Breast Cancer. Retrieved from https://www.cancer.org/cancer/breast-cancer.html
National Comprehensive Cancer Network. (2020). NCCN Guidelines for Patients: Breast Cancer. Retrieved from
https://www.nccn.org/patients/guidelines/cancers.aspx#breast
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มะเร็งลําไส้
C O L O R E C TA L  C A N C E R

ตรวจพบตําแหน�งยีนผิดปกติคณุตรวจพบยีนผิดปกติท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค
(pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิดโรค
(likely pathogenic variant) จากการตรวจด�วยว�ธีน้ี
แนะนําพบแพทย�เพ�่อตรวจเพ��มเติม

ข�อมูลท่ัวไป
โรคมะเรง็ลําไส�ใหญ�และทวารหนัก เป�นมะเรง็พบบ�อยเป�นอนัดบัท่ี 3 ของคนไทย มีอบัุติการณ�ราว 15 คนต�อประชากร 100,000 คน
พบมากในผู�ท่ีมีอายุ 50 ป�ข�น้ไป แต�สามารถเกิดได�ในทุกเพศทุกวยั 

อาการ
ขบัถ�ายผิดปกติ ถ�ายบ�อยหร�อน�อยกว�าปกติ ท�องผูก ปวดเบ�งในช�องทวารหนัก ถ�ายไม�สุด ถ�ายอจุจาระเป�นมูกเลือด หร�อเป�นเลือด
แดงสด อจุจาระลําบากหร�อลําอจุจาระมีขนาดเล็กลง คลําพบก�อนในท�อง ซีด เบ่ืออาหารและน้ําหนักลดโดยไม�ทราบสาเหตุ

สาเหตุ

พันธุกรรม ประมาณ 5% ของมะเรง็ลําไส� เกิดจากการถ�ายทอดทางพันธุกรรม ท่ีพบบ�อย ได�แก� Familial adenomatous
polyposis (FAP) และ Hereditary nonpolyposis colorectal cancer (HNPCC หร�อ Lynch syndrome) 
มีประวติัเคยเป�นโรคติ�งเน้ือในลําไส� (Adenomatous polyp) โรคลําไส�อกัเสบเร�อ้รงั (Inflammatory bowel disease)
การดืม่แอลกอฮอล� สูบบุหร� ่น้ําหนักตัวท่ีมากเกิน 
อาหารบางชนิด เช�น อาหารท่ีมีไขมันสูง อาหารป��งย�าง เน้ือสัตว�แดง อาหารท่ีผ�านกรรมว�ธีปรงุแต�ง (เช�น ไส�กรอก เบคอน)
ป�จจัยอืน่ๆ เช�น อายุ เชื้อชาติ

ผลการตรวจของคณุ

ยนีท่ีตรวจ

APC ATM AXIN2 BMPR1A CDH1 CHEK2

EPCAM MLH1 MSH2 MSH3 MSH6 MUTYH

NTHL1 PMS2 POLD1 POLE PTEN SMAD4

STK11

เอกสารเพ��มเตมิ

American Cancer Society. (2020, June 9). Colorectal Cancer. Retrieved from https://www.cancer.org/cancer/colon-rectal-cancer.html
National Comprehensive Cancer Network. (2018). NCCN Guidelines for Patients: Colon Cancer. Retrieved from
https://www.nccn.org/patients/guidelines/cancers.aspx#colon
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H e r e d i t a r y  h e a r t  d i s e a s e

ความเส่ียงต�อโรคหัวใจท่ีถ�ายทอดทางพันธุกรรม

02



การแปลผลและคําแนะนําในกลุ่ม
โรคหัวใจที�ถ่ายทอดทางพันธุกรรม
H e r e d i t a r y  H e a r t  D i s e a s e  E x p l a n a t i o n  G u i d e  &  B a s i c  R e c o m m e n d a t i o n

ผลการตรวจของคณุจะมี 2 แบบ คอืพบ หร�อไม�พบยีนท่ีมีการกลายพันธุ�ผิดปกติท่ีเก่ียวข�องกับ การเกิดภาวะหร�อโรค

หัวใจชนิดน้ัน ๆ ซึ่งจะแสดงได�ตามภาพต�อไปน้ี

เราได�ทําการตรวจยีนท่ีมีรายงานว�า การกลายพันธุ�ก�อให�เกิดโรค (pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิดโรค (likely
pathogenic variant) จํานวน 30 ยีน ซึ่งแนะนําโดย American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG)
รวมท้ังยีนท่ีมีการศกึษาเพ��มเติม

หากมีการตรวจพบยีนกลายพันธุ�ผิดปกติ จะแสดงผลด�วยช�องตารางสีแดง รวมท้ังแสดงรายงาน
ชนิดของโรคท่ีเก่ียวข�องการกลายพันธุ�ของยีนน้ันๆ ในหน�าดชันีท�ายเล�ม

คณุสามารถอ�านรายละเอยีดของโรคท่ีคณุสนใจได�ในแต�ละหน�า ซึ่งจะบอกข�อมูลได�แก� ข�อมูลท่ัวไป สาเหตุและป�จจัยเส่ียงและยีนท่ี
เราได�ทําการตรวจว�เคราะห� รวมท้ังแหล�งความรู�เพ��มเติมหากต�องการข�อมูลท่ีละเอยีดมากข�น้ หร�อสามารถติดต�อเข�ารบัคํา
ปร�กษาผู�เชี่ยวชาญของเราเพ�่อวางแผนสุขภาพของคณุ
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ไม�พบยีนผิดปกติ
ความเส่ียงท่ีจะเป�นโรคสูงกว�า

ปกติเน่ืองจากตรวจพบยีนท่ีกลายพันธุ�
ชื่อของโรคน้ันจะแสดงด�วยสีแดง



การแปลผลและคําแนะนําในกลุ่ม
โรคหัวใจที�ถ่ายทอดทางพันธุกรรม
H e r e d i t a r y  H e a r t  D i s e a s e  E x p l a n a t i o n  G u i d e  &  B a s i c  R e c o m m e n d a t i o n

หากผลการตรวจพันธุกรรมของคณุไม�พบยีนผิดปกติ ท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค (pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิด
โรค (likely pathogenic variant) 

1. คณุมีความเส่ียงทางพันธุกรรมต่ํา ในการเกิดโรคหัวใจชนิดน้ันๆ อย�างไรก็ตาม นอกเหนือจากป�จจัยทางพันธุกรรมแล�ว
การเกิดโรคหร�อความเจ็บป�วยต�างๆ ยังข�น้อยู�ป�จจัยอืน่ๆ เช�น การดําเนินชีว�ต และสิ�งแวดล�อม ด�วย

2. ถึงแม�ว�าผลการตรวจของคณุจะไม�พบความผิดปกติในชุดยีนท่ีตรวจ หากคณุมีป�จจัยเส่ียงอืน่ๆ ต�อโรคใดโรคหน่ึง หร�อมี
อาการผิดปกติ เราแนะนําให�คณุนําผลการตรวจไปพบแพทย� เพ�่อปร�กษาและร�วมกันวางแผนการตรวจเพ��มเติม หร�อดแูลรกัษา
ต�อไป นอกจากน้ันยังมีประโยชน�ในการวางแผนสําหรบัโรคอืน่ ๆ ท่ีเก่ียวข�อง หร�อวางแผนสําหรบัการดแูลสุขภาพเพ��มเติม

3. ถึงแม�ว�าผลการตรวจของคณุจะไม�พบยีนผิดปกติ แต�ญาติของคณุก็มีความเส่ียงท่ีจะพบความผิดปกติทางพันธุกรรมท่ีแตก
ต�างกัน การตรวจทางพันธุกรรมจ�งยังเป�นสิ�งท่ีควรแนะนําสําหรบัญาติของคณุ

4. เราแนะนําให�คณุดแูลสุขภาพองค�รวมให�แขง็แรง โดย

รบัประทานอาหารท่ีมีประโยชน�
ออกกําลังกายอย�างสม่ําเสมอ
งดสูบบุหร�่
งดเคร�อ่งดืม่ท่ีมีแอลกอฮอล�
หลีกเล่ียงป�จจัยเส่ียงต�าง ๆ
ตรวจสุขภาพท่ัวไปเป�นประจําทุกป�

หากผลการตรวจพันธุกรรมของคณุพบยีนท่ีผิดปกติ ท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค (pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิด
โรค (likely pathogenic variant)

เน่ืองจากสาเหตุของโรคหัวใจและหลอดเลือด เกิดได�จากหลายป�จจัย ไม�ได�เกิดข�น้จากป�จจัยทางพันธุกรรมเพ�ยงอย�างเดยีว
การท่ีคณุตรวจพบยีนผิดปกติหมายถึงคณุมีความเส่ียง แต�ไม�ได�หมายความว�าคณุจะต�องเกิดโรคอย�างแน�นอน
เราจ�งแนะนําให�คณุนําผลการตรวจไปพบแพทย� เพ�่อปร�กษา และร�วมกันวางแผนการตรวจเพ��มเติม หร�อดแูลรกัษาต�อไป
ความผิดปกติทางพันธุกรรมบางชนิดสามารถถ�ายทอดไปยังเคร�อญาติร�วมสายเลือดได� เราจ�งแนะนําให�ญาติของคณุมา
พบแพทย�หร�อผู�เชี่ยวชาญ เพ�่อปร�กษาสําหรบัการตรวจเพ��มเติม
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รายละเอียดยีนที�ผิดปกติในหมวด
โรคหัวใจที�ถ่ายทอดทางพันธุกรรม
A B N O R M A L  G E N E ( S ) :  H E R E D I T A R Y  H E A R T  D I S E A S E   (สําหรบัแพทย�ผู�เชี่ยวชาญ)

CHROM - - - - - -

POS - - - - - -

REF - - - - - -

ALT - - - - - -

GT - - - - - -

GENEINFO - - - - - -

CLNSG - - - - - -

CLNHGVS - - - - - -

ALLELEID - - - - - -

CLNVARID - - - - - -

RSID - - - - - -

Clinvar_DB_Date 20210308 - - - - -

-  :  the  " l i ke ly  pa thogen ic"  and  "pathogen ic"  var ian ts  a re  not  found  in  genes  l i s t
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สรุปผลตรวจยีนในกลุ่มโรคหัวใจที�ถ่ายทอดทาง
พันธุกรรม
Hereditary Heart Disease Comprehensive Result

ACTA2 ACTC1 APOB COL3A1 DSC2 DSG2

DSP FBN1 GLA KCNH2 KCNQ1 LDLR

LMNA MYBPC3 MYH11 MYH7 MYL2 MYL3

PCSK9 PKP2 PRKAG2 RYR2 SCN5A SMAD3

TGFBR1 TGFBR2 TMEM43 TNNI3 TNNT2 TPM1
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กลุ่มโรคหัวใจเต้นผิดจังหวะ
A R R H Y T H M I A

ตรวจไม�พบตําแหน�งยีนผิดปกติคณุตรวจไม�พบยีนผิดปกติท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค
(pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิดโรค
(likely pathogenic variant) จากการตรวจด�วยว�ธีน้ี

ข�อมูลท่ัวไป
โรคหัวใจเต�นผิดจังหวะ (Arrhythmia) คอืภาวะท่ีหัวใจมีการนํากระแสไฟฟ�าผิดปกติ หร�อกระแสไฟฟ�าลัดวงจรข�น้ในหัวใจ ส�งผลให�
หัวใจเต�นผิดจังหวะ โดยจะมีความผิดปกติได� 2 ลักษณะ ได�แก�

1. ความผิดปกติของอตัราการเต�นของหัวใจ คอื หัวใจเต�นช�าหร�อเรว็กว�าปกติ อาจเป�นเพ�ยงชั่วเวลาส้ัน ๆ หร�อนานเป�นชั่วโมง 
2. ความผิดปกติในจังหวะการเต�นของหัวใจ คอื หัวใจเต�นไม�สม่ําเสมอ เต�นๆ หยุดๆ 

ผู�ป�วยบางรายอาจมีความผิดปกติท้ังอตัราการเต�นและจังหวะการเต�นก็ได� หร�อ ในบางรายอาจมีหัวใจเต�นช�าสลับกับเต�นเรว็ก็ได�

อาการ

ว�งเว�ยน หน�ามืด ตาลาย ใจส่ันบร�เวณหน�าอก เจ็บแน�นบร�เวณหน�าอก หายใจขดั เป�นลม หมดสติ

สาเหตุ

โรคหัวใจ เช�น กล�ามเน้ือหัวใจผิดปกติแต�กําเนิด ลิ�นหัวใจรัว่ ผนังหัวใจหนาผิดปกติ กล�ามเน้ือหัวใจอกัเสบ หลอดเลือดหัวใจตีบ
พันธุกรรม ประวติัหัวใจเต�นผิดจังหวะหร�อเสียชีว�ตเฉียบพลันแบบไม�ทราบสาเหตุในครอบครวั
โรคประจําตัว เช�น ความดนัโลหิตสูง ไขมันในเลือดสูง เบาหวาน ภาวะไทรอยด�เป�นพ�ษ 
ยาและสารบางชนิด เช�น ยาท่ีมีส�วนประกอบของแอมเฟตามีน คาเฟอนีท่ีอยู�ในชา กาแฟ หร�อน้ําอดัลม
ความเคร�ยดและความว�ตกกังวล

ผลการตรวจของคณุ

ยนีท่ีตรวจ

DSC2 DSG2 DSP KCNH2 KCNQ1 LMNA

PKP2 PRKAG2 RYR2 SCN5A TMEM43 TNNI3

TNNT2

เอกสารเพ��มเตมิ

American Heart Association. (2016, September 30). Arrhythmia. Retrieved from https://www.heart.org/en/health-topics/arrhythmia
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Fa m i l y  P l a n n i n g

โรคท่ีถ�ายทอดทางพันธุกรรมเพ�่อการวางแผนครอบครวั

03



การแปลผลและคําแนะนําในกลุ่ม
วางแผนครอบครัว
FA M I LY  P L A N N I N G  E X P L A N A T I O N  G U I D E  &  B A S I C  R E C O M M E N D A T I O N

ผลการตรวจคดักรองพันธุกรรมแฝงหร�อพาหะของโรคพันธุกรรม (Carrier screening) คอื การตรวจทางพันธุกรรม

ชนิดหน่ึง ท่ีสามารถตรวจหาภาวะพันธุกรรมแฝงหร�อเป�นพาหะของ พันธุกรรมท่ีผิดปกติในคนท่ีปกติท่ีไม�แสดงอาการ

หร�อเป�นโรค แต�สามารถถ�ายทอดความผิดปกติของพันธุกรรมน้ีไปสู�รุ�นต�อไปได�

รปูท่ี 1 รปูท่ี 2

พนัธุกรรมแฝงหร�อพาหะของโรคพนัธุกรรม คืออะไร
โรคทางพันธุกรรมบางชนิดจะแสดงอาการผิดปกติหร�อเป�นโรค ก็ต�อเม่ือได�รบัพันธุกรรมท่ีผิดปกติมาจากพ�อและแม�
(Autosomal recessive) ดงัรปูท่ี 1 แต�ถ�าได�รบัมาจากพ�อหร�อแม�เพ�ยงคนใดคนหน่ึงจะเร�ยกว�าพันธุกรรมแฝงหร�อพาหะของ
โรคพันธุกรรม ซึ่งคนเหล�าน้ีจะไม�แสดงอาการผิดปติหร�อมีอาการน�อยมาก จนตรวจไม�พบจากการตรวจร�างกายปกติ

ในกรณีโรคทางพันธุกรรมท่ีสัมพันธ�กับโครโมโซม X ท่ีจะแสดงอาการก็ต�อเม่ือมีความผิดปกติของโครโมโซม X ในเพศชาย
เน่ืองจากเพศชายมีโครโมโซมเพ�ยงแท�งเดยีว หร�อมีความผิดปกติของโครโมโซม X ท้ังสองแท�งในเพศหญิง (X-Link recessive)
ดงัรปูท่ี 2 โดยเพศหญิงท่ีมีความผิดปกติของโครโมโซม X เพ�ยงแท�งเดยีว จะเร�ยกว�ามีพันธุกรรมแฝงหร�อพาหะ และสามารถ
ถ�ายทอดความผิดปกติน้ีไปสู�รุ�นต�อไปได�
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การแปลผลและคําแนะนําในกลุ่ม
วางแผนครอบครัว
FA M I LY  P L A N N I N G  E X P L A N A T I O N  G U I D E  &  B A S I C  R E C O M M E N D A T I O N

ถ�าคู�สามีภรรยามีภาวะพนัธุกรรมแฝงหร�อพาหะของโรคทางพนัธุกรรมท้ังคู� ก็จะมีโอกาสท่ีลูกจะเป�นโรคหร�อได�รบั
พันธุกรรมท่ีผิดปกติมาจากท้ังพ�อและแม�ได�ร�อยละ 25 (1 ใน 4) และมีโอกาสร�อยละ 50 (1 ใน 2) ท่ีจะมีพันธุกรรมแฝงเหมือนพ�อ
หร�อแม� ซึ่งในกลุ�มน้ีก็จะไม�ได�เป�นโรคหร�อแสดงอาการผิดปกติ ดงัรปูท่ี 1

ในกรณีท่ีเป�นพันธุกรรมแฝงของโครโมโซม X ในเพศหญิง ชนิด X-linked recessive จะสามารถถ�ายทอดไปสู�รุ�นต�อไปได� โดย
โอกาสท่ีลูกจะเป�นโรคน้ันข�น้กับเพศ โดยถ�าลูกเป�นผู�ชายจะมีโอกาสเป�นโรคร�อยละ 50 แต�ถ�าลูกเป�นหญิงจะมีโอกาสเป�นโรคน�อย
มากหร�อไม�มีเลย โดยจะมีโอกาสเป�นพาหะเหมือนแม�ได�ร�อยละ 50 และไม�มีพันธุกรรมท่ีผิดปกติเลยได�ร�อยละ 50 ดงัรปูท่ี 2

ควรตรวจคัดกรองพนัธุกรรมแฝงหร�อพาหะของโรคพนัธุกรรมเม่ือไหร� ?
สามารถตรวจคดักรองได�ต้ังแต�ก�อนต้ังครรภ�หร�อวางแผนจะต้ังครรภ� แต�ก็สามารถตรวจในช�วงต้ังครรภ�ได� อย�างไรก็ตามการ
ตรวจก�อนท่ีจะต้ังครรภ� จะสามารถวางแผนการต้ังครรภ�ได�อย�างมีประสิทธิภาพมากข�น้

ใครท่ีควรตรวจคัดกรองพนัธุกรรมแฝงหร�อพาหะของโรคพนัธุกรรม ?
การตรวจคดักรองน้ีเป�นไปตามความสมัครใจการตัดสินใจข�น้อยู�กับแต�ละบุคคล โดยการตรวจคดักรองน้ีจํากัดแค�บางโรค
เท�าน้ัน เน่ืองจากในป�จจ�บันยังไม�สามารถตรวจคดักรองโรคทางพันธุกรรมได�ท้ังหมด นอกจากน้ีในหญิงต้ังครรภ�จะมีการตรวจ
คดักรองโรคทางพันธุกรรมต�างๆ ท่ีจําเป�นตามนโยบายการดแูลหญิงต้ังครรภ�ของประเทศด�วย เช�น การตรวจคดักรองโรคธา
ลัสซีเมีย เป�นต�น

ความถกูต�องของการตรวจคัดกรองพนัธุกรรมแฝงหร�อพาหะของโรคพนัธุกรรม
หากผลตรวจพบว�าให�ผลบวก แสดงว�ามีความผิดปกติแบบพันธุกรรมแฝง และหากให�ผลลบ แสดงว�าการตรวจด�วยว�ธีน้ีไม�พบ
ความผิดปกติของพันธุกรรม แต�อย�างไรก็ตาม โดยท่ัวไปแล�วการตรวจคดักรองมีโอกาสท่ีจะให�ผลท่ีไม�ถูกต�องได� คอื การตรวจ
ท่ีให�ผลลบ ท้ังๆท่ีมีพันธุกรรมท่ีผิดปกติแฝงอยู� เร�ยกว�าผลลบลวง (false-negative result) หร�อการตรวจท่ีให�ผลบวก ท้ังๆท่ี
ไม�มีพันธุกรรมท่ีผิดปกติแฝงอยู� เร�ยกว�า ผลบวกลวง (false-positive result) และในบางกรณีอาจพบข�อจํากัดบางประการ
ของเทคนิคการตรวจทางห�องปฏิบัติการและการว�เคราะห�ข�อมูล ดงัน้ัน ควรได�รบัคาํแนะนํา (counseling) หร�อทําความเข�าใจ
ก�อนท่ีจะตัดสินใจตรวจคดักรอง

คําแนะนําสําหรับกรณตีรวจไม�พบยีนผิดปกติ (negative result)

คณุตรวจไม�พบยีนผิดปกติท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค (pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิดโรค (likely pathogenic
variant) จากการตรวจด�วยว�ธีน้ี
หากพบอาการผิดปกติ หร�อมีประวติัครอบครวั ควรพบแพทย� เพ�่อตรวจเพ��มเติมอืน่ๆตามความเหมาะสม

คําแนะนําสําหรับกรณตีรวจพบยีนผิดปกติ (positive result)

คณุตรวจพบยีนผิดปกติท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค (pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิดโรค (likely pathogenic
variant) จากการตรวจด�วยว�ธีน้ี
ปร�กษาแพทย�เม่ือต�องการมีบุตรหร�อต้ังครรภ�โดยนําผลการตรวจน้ีแจ�งให�แพทย�ทราบด�วย เพ�่อพ�จารณาการตรวจคดักรอง
คู�สมรสว�ามีภาวะพันธุกรรมแฝงหร�อพาหะหร�อไม� และวางแผนการดแูลรกัษาต�อไป
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รายละเอียดยีนที�ผิดปกติ
ในหมวดวางแผนครอบครัว
A B N O R M A L  G E N E ( S ) :  F A M I LY  P L A N N I N G   (สําหรบัแพทย�ผู�เชี่ยวชาญ)

CHROM 1 X - - - -

POS 155205043 153761205 - - - -

REF A C - - - -

ALT G T - - - -

GT 0/1 1/1 - - - -

GENEINFO GBA G6PD - - - -

CLNSG Pathogenic,_risk_factor Pathogenic - - - -

CLNHGVS NC_000001.10:g.155205043A>G NC_000023.10:g.153761205C>T - - - -

ALLELEID 19327 25402 - - - -

CLNVARID 4288 10363 - - - -

RSID - 5030869 - - - -

Clinvar_DB_Date 20210308 20210308 - - - -

-  :  the  " l i ke ly  pa thogen ic"  and  "pathogen ic"  var ian ts  a re  not  found  in  genes  l i s t
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ภาวะหูหนวกแต่กําเนิด
N O N S Y N D R O M I C  H E A R I N G  L O S S  &  D E A F N E S S  D F N B 1

ตรวจไม�พบตําแหน�งยีนผิดปกติคณุตรวจไม�พบยีนผิดปกติท่ีมีรายงานว�าก�อให�เกิดโรค
(pathogenic variant) หร�อน�าจะก�อให�เกิดโรค
(likely pathogenic variant) จากการตรวจด�วยว�ธีน้ี

ข�อมูลท่ัวไป
ภาวะสูญเสียการได�ยินหร�อภาวะหูหนวกแต�กําเนิดน้ันสามารถพบได�ถึง 1 ใน 300 ของทารกแรกเกิด โดยอาจพบได�จากหลายสาเหตุ
โดยภาวะหูหนวกท่ีเกิดจากพันธุกรรมท่ีสามารถระบุความผิดปกติท่ีพบได�บ�อยท่ีสุด คอื GJB2-related DFNB1 ซึ่งเป�นโรคทาง
พันธุกรรมท่ีทําให�เกิดภาวะหูหนวกได�ต้ังแต�กําเนิด โดยอาจมีอาการได�ต้ังแต�ท่ีรนุแรงน�อยจนถึงรนุแรงมาก และจะมีอาการได�ต้ังแต�
แรกเกิด ซึ่งจะทําให�ทารกท่ีคลอดออกมามีความผิดปกติทางการได�ยิน โดยจะส�งผลต�อการพัฒนาการทางได�การฟ�งและการพ�ดได�
ในอนาคต หากตรวจไม�พบหร�อไม�ได�ทําการรกัษาอย�างถูกต�อง
ผู�ท่ีเป�นภาวะหูหนวกจากความผิดปกติของยีน GJB2 น้ี จะไม�มีอาการผิดปกติของการเคล่ือนไหวหร�อของระบบอืน่ๆ ซึ่งแตกต�างจาก
สาเหตุของภาวะหูหนวกอืน่ๆท่ีอาจมีความผิดปกติของการเคล่ือนไหวร�วมด�วย

สาเหตุ
เกิดจากความผิดปกติของยีน GJB2 ทําให�การสร�างโปรตีน Connexin 26 ผิดปกติไป และเกิดความผิดปกติท่ีหูชั้นใน ทําให�ไม�
สามารถส�งสัญญาณไปยังสมอง ส�งผลให�เกิดการสูญเสียการได�ยินต้ังแต�แรกเกิด โดยพบได�ต้ังแต�การได�ยินผิดปกติเล็กน�อยจนถึง
รนุแรง

ผลการตรวจของคณุ

ยนีท่ีตรวจ

GJB2

เอกสารเพ��มเตมิ

Learn More About Hearing Loss in Children. Centers for Disease Control and Prevention. https://www.cdc.gov/ncbddd/hearingloss/.
Nonsyndromic hearing loss - Genetics Home Reference - NIH. U.S. National Library of
Medicine. https://ghr.nlm.nih.gov/condition/nonsyndromic-hearing-loss.
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R e c o m m e n d a t i o n

คําแนะนําและข�อปฏิบัติ

04



คําแนะนําและข้อปฏิบัติ
Recommendation

HEREDITARY CANCER

มะเรง็เต�านม (Breast cancer)
คําแนะนําท่ัวไป

สังเกตความผิดปกติ และคลําเต�านมด�วยตนเองเป�นประจํา (breast self-exam)
แนะนําพบแพทย�เพ�่อตรวจคดักรองโรคมะเรง็เต�านม เม่ืออายุ 40 ป�ข�น้ไป

ตรวจเต�านม และประเมินความเส่ียงอืน่ๆ ทุก 1 ป�
ตรวจ mammogram ทุก 1 ป� 
ตรวจพ�เศษเพ��มเติมตามความเห็นแพทย� เช�น breast MRI 

กรณีมีป�จจัยเส่ียงอืน่ เช�น มีประวติัการเกิดมะเรง็เต�านมท่ีพบยีนผิดปกติในครอบครวั ประวติัโรคพันธุกรรมบางชนิดในครอบครวั หร�อเคยได�รบัการฉายรงัสีบร�เวณ
ทรวงอก พ�จารณาตรวจคดักรองโรคมะเรง็เต�านม เม่ืออายุ 30 ป�ข�น้ไป โดยการตรวจ mammogram และ breast MRI ทุก 1 ป�
เลือกรบัประทานอาหารท่ีมีประโยชน� เน�นผัก ผลไม� หลีกเล่ียงอาหารท่ีมีน้ําตาลสูง และไขมันสูง โดยเฉพาะ ไขมันอิ�มตัว (saturated fat) และไขมันทรานส� (trans fats)
ควบคมุน้ําหนัก ให�มีค�าดชันีมวลกาย (BMI) อยู�ระหว�าง 18.5 – 22.9
ออกกําลังกายสม่ําเสมอ เน�นระดบัความเข�มข�นปานกลาง (zone 2-3) ระยะเวลาไม�ต่ํากว�า 30 นาที อย�างน�อย 150 นาทีต�อสัปดาห� เพ�่อส�งเสร�มการทํางานของหัวใจ
และทําให�ร�างกายใช�พลังงานไขมันและน้ําตาลได�ด ี
งดสูบบุหร� ่งดแอลกอฮอล�
ปร�กษาแพทย�เม่ือมีการใช�ยากลุ�มฮอร�โมน เช�น ยาคมุกําเนิด
หากคณุมีอาการผิดปกติ เราแนะนําให�คณุนําผลการตรวจไปพบแพทย� เพ�่อปร�กษา และร�วมกันวางแผนการตรวจเพ��มเติม หร�อดแูลรกัษาต�อไป

คําแนะนํากรณีผลเป�นใส�ใจ หร�อใส�ใจเป�นพ�เศษ

พบแพทย�เพ�่อตรวจเต�านม และประเมินความเส่ียงอืน่ๆ
ปร�กษาแพทย�เพ�่อพ�จารณาตรวจคดักรองโรคมะเรง็เต�านม โดยการตรวจ Mammogram และ Breast MRI 
กรณี BRCA 1/2 positive ปร�กษาแพทย�เก่ียวกับแนวทางการผ�าตัดเพ�่อลดความเส่ียงต�อมะเรง็เต�านมและรงัไข� ได�แก� การผ�าตัดเต�านม (Risk-reducing
mastectomy) และการผ�าตัดรงัไข� (Risk-reducing salpingo-oophorectomy) 
แนะนําให�สมาชิกในครอบครวัตรวจหาการกลายพันธุ�ของยีนท่ีผิดปกติ

มะเรง็รงัไข� (Ovarian cancer)
คําแนะนําท่ัวไป

แนะนําตรวจสุขภาพและตรวจภายใน เป�นประจําทุกป�
เลือกรบัประทานอาหารท่ีมีประโยชน� เน�นผัก ผลไม� หลีกเล่ียงอาหารท่ีมีน้ําตาลสูง และไขมันสูง โดยเฉพาะ ไขมันอิ�มตัว (saturated fat) และไขมันทรานส� (trans fats)
ควบคมุน้ําหนัก ให�มีค�าดชันีมวลกาย (BMI) อยู�ระหว�าง 18.5 – 22.9
ออกกําลังกายสม่ําเสมอ เน�นระดบัความเข�มข�นปานกลาง (zone 2-3) ระยะเวลาไม�ต่ํากว�า 30 นาที อย�างน�อย 150 นาทีต�อสัปดาห� เพ�่อส�งเสร�มการทํางานของหัวใจ
และทําให�ร�างกายใช�พลังงานไขมันและน้ําตาลได�ด ี
งดสูบบุหร� ่งดแอลกอฮอล�
ปร�กษาแพทย�เม่ือมีการใช�ยากลุ�มฮอร�โมน
หากคณุมีอาการผิดปกติ เราแนะนําให�คณุนําผลการตรวจไปพบแพทย� เพ�่อปร�กษา และร�วมกันวางแผนการตรวจเพ��มเติม หร�อดแูลรกัษาต�อไป

คําแนะนํากรณีผลเป�นใส�ใจ หร�อใส�ใจเป�นพ�เศษ

พบแพทย�เพ�่อตรวจภายใน และประเมินความเส่ียงอืน่ๆ
พ�จารณาตรวจอลัตราซาวนด� (Transvaginal ultrasound) และตรวจหาระดบั Tumor marker ในเลือด เช�น CA-125 ตามความเห็นแพทย�
ปร�กษาแพทย�เก่ียวกับแนวทางการผ�าตัดเพ�่อลดความเส่ียงต�อมะเรง็เต�านมและรงัไข� ได�แก� การผ�าตัดเต�านม (Risk-reducing mastectomy) และการผ�าตัดรงัไข�
(Risk-reducing salpingo-oophorectomy) 
แนะนําให�สมาชิกในครอบครวัตรวจหาการกลายพันธุ�ของยีนท่ีผิดปกติ
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ร�างกายของคนเรา ประกอบไปด�วยเซลล�ประมาณ 60 ล�านล�านเซลล�
โดยทุกเซลล�จะมีสารพันธุกรรมท่ีเร�ยกว�า DNA มักพบอยู�ในส�วนของนิวเคลียสของเซลล� โดยพันตัวเป�นโครโมโซม (Chromosome) ท่ีคนเราแต�ละคนจะได�รบั
มาคร�ง่หน่ึงจากพ�อ และคร�ง่หน่ึงจากแม� เราจ�งได�รบัลักษณะท่ีตกทอดมาจากบรรพบุรษุ ตัวอย�างเช�น มีแนวโน�มท่ีมีลักษณะหน�าตาคล�ายกันในครอบครวั
มากกว�าบุคคลท่ีมาจากต�างครอบครวักัน นอกจากน้ี DNA ยังทําให�เราดํารงลักษณะของสป�ชีส� โดยมนุษย�เรามีลําดบั DNA ท่ีเหมือนกันอยู�ประมาณ 99%
DNA อกี 1% ท่ีเหลือ จ�งทําให�มนุษย�มีความแตกต�างเฉพาะบุคคลข�น้

DNA มีชื่อย�อมาจากดอีอกซีไรโบนิวคลิอกิ แอซิด (Deoxyribonucleic acid)
ซึ่งประกอบไปด�วย ฟอสเฟต น้ําตาล และลําดบัเบส ท่ีจะแทนด�วยตัวอกัษร 4 ตัว คอื A T C และ G เป�นรหัสอ�านเร�ยงกันไปเร�อ่ยๆ DNA มีสองส�วน ส�วนแรกเป�น
ส�วนท่ีเก็บรหัสสําหรบัสร�างโปรตีนท่ีจําเป�นต�อการดํารงชีว�ตของเซลล� ซึ่งเร�ยกกันว�ายีน (gene) อกีส�วนเป�นรหัส DNA ท่ีไม�ใช�ยีน และยังไม�ทราบหน�าท่ีท่ีแน�ชัด
ท้ังหมด
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การถอดรหัสทางพันธุกรรม คอื การหา "ลําดบัเบส" ท่ีเร�ยงกันบนสาย DNA ในมนุษย�น้ัน มี
รหัส DNA อยู�รวมท้ังหมดเป�นขนาดหร�อความยาวประมาณ 3.1 พันล�านคู�เบส เม่ือความก�าวหน�า
ด�านการศกึษาพันธุศาสตร�ระดบัโมเลกุล และเทคโนโลยีการถอดรหัสพันธุกรรมมีมากข�น้ ทําให�นัก
ว�จัยสามารถถอดรหัสพันธุกรรมท้ังจ�โนมมนุษย�ได�ด�วยเทคโนโลยีท่ีมีประสิทธิภาพและมีต�นทุนท่ี
เหมาะสม

ข�อมูลพันธุกรรมมนุษย�เหล�าน้ีได�ถูกนํามาใช�ประโยชน�ทางการแพทย�และสาธารณสุขเพ�่อประกอบ
การว�นิจฉัย ป�องกัน และรกัษาโรค ทําให�สามารถรกัษาผู�ป�วยได�ตรงจ�ด และเหมาะสมสําหรบัผู�ป�วย
แต�ละราย

เราได�ทําการตรวจ ว�เคราะห� และแปลผลข�อมูลทางพันธุกรรมของคณุ โดยเร��มต�น ตัวอย�างส�ง
ตรวจจะถูกนําไปสกัด DNA จากน้ันจะทําการถอดรหัสพันธุกรรมแบบ Whole exome
sequencing โดยใช�เทคโนโลยี Next-Generation Sequencing ข�อมูลท่ีได�จะถูกนําไปว�เคราะห�
และแปลผล โดยนําข�อมูลไปเปร�ยบเทียบกับฐานข�อมูลพันธุกรรม และหาการเปล่ียนแปลงทาง
พันธุกรรม (variant) หร�อการกลายพันธุ� (mutation) โดยใช�ว�ธีทางชีวสารสนเทศ
(Bioinformatics analysis) การเปล่ียนแปลงทางพันธุกรรมท่ีพบ จะแบ�งเป�น 5 กลุ�ม ตามแนวทาง
ของ the American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) ได�แก�
pathogenic, likely pathogenic, variant of uncertain significance (VUS), likely benign,
และ benign โดยรายงานผล จะประกอบด�วยการเปล่ียนแปลงทางพันธุกรรมในกลุ�ม pathogenic
และ likely pathogenic variant
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ยีนที�ตรวจในกลุ่มการวางแผนครอบครัว
FAMILY PLANNING GENE LIST

กลุ�มโรค
ยนี

Alpha-thalassemia HBA1, HBA2

Bloom syndromeTC1 BLM

Canavan disease ASPA

Citrullinemia type 1 ASS1

Congenital disorder of glycosylation (PMM2-related) PMM2

Cystic fibrosis and other CFTR-related disorders CFTR

Dihydrolipoamide dehydrogenase deficiency (DLD) DLD

DMD-related dystrophinopathy* (including Duchenne/Becker muscular dystrophy

and dilated cardiomyopathy) 
DMD

Familial dysautonomia ELP1

Familial hyperinsulinism (ABCC8-related) ABCC8

Fanconi anemia type C FANCC

FKTN-related disorders (including Walker-Warburg syndrome)  FKTN

Fragile X syndrome* FMR1

Galactosemia (GALT-related) GALT

Gaucher disease GBA

GJB2-related DFNB1 nonsyndromic hearing loss and deafness  GJB2

Glucose-6-phosphate dehydrogenase (G6PD) deficiency*  G6PD

Glycogen storage disease type Ia G6PC

Glycogen storage disease type II (Pompe disease) GAA

HBB-related hemoglobinopathies (including beta- thalassemia and sickle cell disease)  HBB

Krabbe disease GALC

Maple syrup urine disease (MSUD) type 1A BCKDHA

Maple syrup urine disease (MSUD) type 1B BCKDHB

Medium chain acyl-CoA dehydrogenase (MCAD) deficiency  ACADM

Mucolipidosis type IV MCOLN1
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ยีนที�ตรวจในกลุ่มการวางแผนครอบครัว
FAMILY PLANNING GENE LIST

กลุ�มโรค
ยนี

Mucopolysaccharidosis type I (including Hurler, Hurler- Scheie, and Scheie syndromes)  IDUA

Nemaline myopathy 2 NEB

Neuronal ceroid-lipofuscinosis (CLN3-related) CLN3

Niemann-Pick disease type A/B SMPD1

Pendred syndrome SLC26A4

Phenylalanine hydroxylase deficiency (including phenylketonuria (PKU)) PAH

Polycystic kidney disease (PKHD1-related) PKHD1

Rhizomelic chondrodysplasia punctata type 1/Refsum disease (PEX7-related) PEX7

Smith-Lemli-Opitz syndrome DHCR7

Spinal muscular atrophy SMN1

Tay-Sachs disease/hexosaminidase A deficiency HEXA

TMEM216-related disorders (including Joubert syndrome 2 and Meckel syndrome 2) TMEM216

Tyrosinemia type I FAH

Usher syndrome type IF/PCDH15-related disorders PCDH15

Usher syndrome type IIA/USH2A-related disorders USH2A

Usher syndrome type IIIA CLRN1

Zellweger spectrum disorder (PEX1-related) PEX1
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