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เบือ้งหลงัระบบสาธารณสขุไทย มี กรมวิทยาศาสตรก์ารแพทย ์ท าหนา้ที่เป็น ‘หอ้งปฏิบตัิการแห่งชาติ’ คอยตรวจสอบ 

วิเคราะห ์และยืนยนัผลทางการแพทยเ์คียงขา้งประชาชนมาโดยตลอด ทว่าในวนันีภ้ารกิจของกรมฯ ก าลงักา้วไปอีกขัน้ 

สูก่ารเป็นทพัหนา้ในการรบัมือกบั ‘โรคหายาก (Rare Diseases)’  

     

การประชมุผูน้  าระดบัสูง เรือ่ง ‘From WHA Rare Disease Resolution towards an ASEAN Declaration’ 

 

เนื่องจากโรคหายากสง่ผลกระทบเป็นลกูโซ่ในทกุมิติของชีวิต และไม่อาจแกไ้ขไดด้ว้ยระบบสาธารณสขุเพียงฝ่ายเดียว 

ยทุธศาสตรข์องไทยจึงมุ่งสรา้ง ‘กลไกความร่วมมือระดับชาติ’ ที่เชื่อมทกุภาคสว่นเขา้ดว้ยกนั ทัง้กระทรวงศกึษาธิการ 

กระทรวงการอดุมศกึษา วิทยาศาสตร ์วิจยัและนวตักรรม กระทรวงแรงงาน กระทรวงการพฒันาสงัคมและความมั่นคง

ของมนษุย ์(พม.) ภาคเอกชน ตลอดจนภาคประชาชน เมื่อกลไกเหลา่นีข้บัเคลื่อนไดอ้ย่างเต็มที่ ประชาชนจะสมัผสัถึง

การเปลี่ยนแปลงที่จบัตอ้งไดจ้รงิ ทัง้ระยะเวลาการวินิจฉยัที่สัน้ลง รวมถึงโอกาสเขา้ถึงการรกัษาภายใตห้ลกัประกัน

สขุภาพที่เพิ่มขึน้ทั่วประเทศ ขณะเดียวกนั ประเทศไทยก็พรอ้มกา้วขึน้เป็นจดุประสานงานหลกัของอาเซียน เพื่อรว่ม

ผลกัดนันโยบายโรคหายากสูว่าระระดบัสากลต่อไป 

 

ความเด่นชดัในศกัยภาพของประเทศไทย สะทอ้นผ่านการประชมุสมชัชาอนามยัโลก สมยัที่ 79 (WHA79) ณ นครเจนี

วา สมาพนัธรฐัสวิส เม่ือวนัที่ 19 พฤษภาคม 2569 โดยไทยไดร้บัเกียรติเป็นเจา้ภาพรว่มจดัการประชมุผูน้  าระดบัสงูใน



หวัขอ้ ‘From WHA Rare Disease Resolution towards an ASEAN Declaration’ น าโดย ดร.นพ.สราวุฒิ 

บุญสุข อธิบดีกรมวิทยาศาสตรก์ารแพทย ์เพื่อผลกัดนัใหเ้รื่องนีเ้ป็นวาระรว่มกนัของภมูิภาค 

Next step นโยบายโรคหายาก 

 

ดร.นพ. สราวฒุ ิบญุสขุ อธิบดกีรมวทิยาศาสตร์การแพทย์  

 

ดร.นพ. สราวุฒิ เปิดเผยว่า หลงัจากการประชมุรว่มกบัรฐัมนตรีว่าการกระทรวงสาธารณสขุทัง้ในภมูิภาคอาเซียนและ

ระดบัสากล ประเทศไทยไดแ้สดงจดุยืนชดัเจนในการยกระดบั ‘โรคหายาก’ ใหเ้ป็นประเด็นส าคญัดา้นสาธารณสขุและ

ความเท่าเทียมที่ตอ้งไดร้บัการแกไ้ขอย่างเรง่ด่วน เนื่องจากโรคกลุม่นีส้ง่ผลกระทบอย่างรุนแรงต่อทัง้ประสทิธิภาพการ

รกัษา รวมถึงคณุภาพชีวิตของผูป่้วย ดว้ยเหตนุี ้ที่ประชมุจึงไดร้ว่มแสดงขอ้ผกูพนัใน 3 มิติหลกั ไดแ้ก ่การคน้หาผูป่้วย

เชิงรุก การพฒันาแพลตฟอรม์ขอ้มลูกลางระดบัชาติ (National Data Platform) และการผลกัดนัใหโ้รคหายาก

กลายเป็นวาระระดบัโลก (Global Agenda) เพื่อใหเ้กิดการขบัเคลื่อนที่เป็นรูปธรรมในทกุระดบั 

นอกเหนือจากการวางรากฐานความพรอ้มในประเทศแลว้ ดร.นพ. สราวฒุิ ยงัไดฉ้ายวิสยัทศันต์่อไปว่า การพาประเทศ

ไทยสง่ต่อแรงขบัเคลื่อนนีเ้พื่อยกระดบัความมั่นคงทางสาธารณสขุในระดบัภมูิภาคอาเซียนก็นบัเป็นวาระส าคญัที่ตอ้ง



เรง่ด าเนินการควบคู่กนั โดยปัจจบุนัไทยไดส้รา้งความรว่มมืออย่างใกลช้ิดกบัประเทศเพื่อนบา้นใน 3 ดา้นหลกั 

ประกอบดว้ย ดา้นวิชาการ ดา้นเทคโนโลยี และดา้นโลจสิติกสก์ารขนสง่สิ่งสง่ตรวจ 

ความร่วมมือดังกล่าว สะทอ้นใหเ้ห็นจากบทบาทเชิงรุกที่กรมฯ ไดท้  าหนา้ที่เป็น  ‘พี่เลีย้ง’ (Mentor) ในการจัดอบรม

มาตรฐานหอ้งปฏิบัติการและความปลอดภัยทางชีวภาพใหก้ับสาธารณรฐัประชาธิปไตยประชาชนลาว (สปป.ลาว) 

โดยเฉพาะการถ่ายทอดความรูเ้ชิงลึกดา้นการบริหารจดัการระบบควบคมุความปลอดภยัทางชีวภาพ การประเมินและ

ใชง้านอปุกรณช์ีวนิรภยัขัน้สงูอย่างถูกตอ้ง เพื่อเพิ่มขีดความสามารถในการตรวจวิเคราะหแ์ละรบัมือกบัเชือ้โรคอนัตราย

ในพืน้ที่ รวมถึงการเป็นพี่เลีย้งในการจัดการระบบบริหารงานคุณภาพ การประเมินคุณภาพและการทดสอบความ

ช านาญทางหอ้งปฏิบัติการ (Proficiency Testing) ใหแ้ก่สาธารณรฐัประชาธิปไตยติมอร-์เลสเต ควบคู่ไปกับการ

แลกเปลี่ยนองคค์วามรูเ้ทคโนโลยีระดบัสงูรว่มกบัประเทศสิงคโปร ์โดยการเดินหนา้ขบัเคลื่อนความรว่มมือขา้มพรมแดน

ทัง้หมดนีไ้ดจ้ดัตัง้หน่วยงานเฉพาะกิจขึน้มาดแูลโครงการระดบันานาชาติเพื่อท าหนา้ที่ประสานงานภาคีเครือข่ายอย่าง

เป็นระบบ 

 

เป็นพีเ่ลีย้งในการจดัการระบบบริหารงานคณุภาพ การประเมินคณุภาพและการทดสอบความช านาญทาง

หอ้งปฏิบตักิาร ใหแ้ก่สาธารณรฐัประชาธิปไตยตมิอร์-เลสเต 

 

 

ชู ‘พิมพเ์ขียว’ ระยะสั้น-ระยะกลาง  



นอกจากนี ้ดร.นพ. สราวฒุิ ยงัเปิดเผยอีกว่า กรมฯ ไดว้างโรดแมปการขบัเคลื่อนนโยบายโรคหายากอย่างเป็นระบบ โดย 

แผนระยะสั้น มุ่งยกระดบัเทคโนโลยีหอ้งปฏิบตัิการไปสูเ่ทคโนโลยีถอดรหสัพนัธุกรรมยคุใหม่ (NGS) ทัง้การตรวจรหสั

พนัธุกรรมเฉพาะสว่นที่เป็นยนีเด่น (Whole Exome Sequencing: WES) รวมถึงการตรวจรหสัพนัธุกรรมทัง้หมด 

(Whole Genome Sequencing: WGS) ซึ่งเป็นนวตักรรมที่ประเทศผูน้  าดา้นสาธารณสขุทั่วโลกเลือกใช ้โดย

ตัง้เปา้หมายหลกัในการทลายก าแพงราคาเพื่อใหเ้ทคโนโลยีระดบัโลกนีเ้ขา้ถึงไดง้่ายและถกูลง ช่วยใหผู้ป่้วยไดร้บัการ

วินิจฉยัที่แม่นย า  และเขา้สูก่ระบวนการรกัษาไดต้รงจดุตัง้แต่ระยะเริ่มตน้ 

  

 

ยทุธศาสตรน์ีย้งัมุ่งเนน้การบรูณาการ ‘ระบบจีโนมิกส’์ เขา้สูบ่รกิารสาธารณสขุมาตรฐาน ครอบคลมุตัง้แต่วิธีคดักรอง 

การวินิจฉยั ตลอดจนระบบสง่ต่อผูป่้วย เพื่อช่วยใหก้ารดแูลมีความต่อเนื่องและครบวงจร โดยจะน าโมเดลที่พิสจูน์

ผลส าเรจ็มาแลว้มาเป็นตน้แบบ ผ่านการพฒันาชดุตรวจยีนแพย้ารุนแรง ที่ด  าเนินการไดภ้ายในประเทศ จนสามารถลด

ค่าตรวจจากหลกัพนับาทเหลือเพียง 450 บาทต่อครัง้ ควบคู่กบัการถ่ายทอดองคค์วามรูสู้ห่อ้งปฏิบตัิการเครือข่ายทั่ว

ประเทศ ซึ่งโมเดลที่ลดตน้ทนุและเพิ่มความปลอดภยัไดพ้รอ้มกนันี ้จะเป็นกรอบส าคญัในการขยายผลสูเ่ทคโนโลยีการ

ตรวจวินิจฉยัส าหรบัโรคหายากในระยะต่อไป 

ส าหรบั แผนระยะกลาง จะเป็นการสรา้งความยั่งยืนเชิงโครงสรา้งพืน้ฐานดิจิทลั ผ่านการจดัสรรงบประมาณในการ

จดัท าแพลตฟอรม์ขอ้มลูกลางระดบัชาติ (National Data Platform) รองรบัการเชื่อมโยงฐานขอ้มลูผูป่้วยโรคหา

ยากจากโรงเรียนแพทย ์กรมวิทยาศาสตรก์ารแพทย ์ตลอดจนเครือข่ายสาธารณสขุทั่วประเทศเขา้ดว้ยกนัอย่าง



ปลอดภยั ในอนาคตฐานขอ้มลูนีจ้ะถกูต่อยอดไปสูก่ารเป็นธนาคารชีวภาพแห่งชาติ (National Biobank) ส าหรบัเด็ก

แรกเกิดทกุคน เพื่อสรา้งความมั่นคงทางสาธารณสขุและการเขา้ถึงยาจ าเป็นในระยะยาว 

  

 

“ปัจจุบนักรมฯ ไดร้วบรวมฐานขอ้มูลแล็บในความดูแลประมาณ 10-11 ฐานขอ้มูล เขา้สู่โปรแกรมระบบเครือข่าย

สารสนเทศทางการแพทย์และสาธารณสขุ หรือ N-Connect ซึ่งท าหนา้ทีเ่ชือ่มโยงผลแล็บจากโรงพยาบาลรฐัและ

เอกชนทั่วประเทศ 

“และก าลงักา้วเขา้สู่ระยะที ่2 ในการเชือ่มต่อขอ้มูลสารสนเทศระดบับคุคลจากแอปพลิเคชนั 'ผูกพนัธุ์' เขา้กบั ‘หมอ

พรอ้ม’ เพือ่ใหผู้ป่้วยเขา้ถึงขอ้มูลของตนเอง และสามารถเปิดสทิธิใ์หแ้พทย์ต่างสถาบนัเขา้ถึงขอ้มูลเพือ่การรกัษาทีไ่ร ้

รอยต่อ ปิดช่องว่างในการส่งต่อผูป่้วยไดอ้ย่างมีประสทิธิภาพ” ดร.นพ. สราวฒุิ เผย 

 

 

ดันโรคหายาก สู่วาระระดับโลก  

 

ดร.นพ. สราวฒุิ ยงัชีใ้หเ้ห็นว่า จดุแข็งของประเทศไทยในปัจจบุนั คือมีความพรอ้มของระบบตรวจคดักรองทารกแรกเกิด

จากกระดาษซบัเลือด (Dried Blood Spot) ซึ่งรฐับาลสนบัสนนุใหเ้ด็กไทยทกุคนสามารถตรวจคดักรองกลุม่ความ

ผิดปกติทางเมตาบอลิซมึแต่ก าเนิด (Inborn error metabolism testing: IEM) และโรคทางพนัธุกรรมอื่นๆ ได้

มากกว่า 40 โรคฟรี โดยไม่มีค่าใชจ้่าย 



  

 

 

นอกจากนี ้ยงัมีการน าเทคโนโลยี WES ไปใชต้รวจวินิจฉยัเชงิรุกรว่มกบัหอผูป่้วยวิกฤตทารกแรกเกิด (NICU) ใน

โรงพยาบาลเครือข่าย จนสามารถช่วยชีวิตเด็กป่วยเรือ้รงัที่หาสาเหตไุม่ได ้เช่น โรคผิดปกตใินการดดูซมึวิตามินบี 12 

หรือโรคผนงัหวัใจผิดปกติทางพนัธุกรรม (X-linked) ใหไ้ดร้บัการผ่าตดัเปลี่ยนหวัใจไดท้นัท่วงที ซึ่งความส าเรจ็เหลา่นี ้

ลว้นเกิดจากพลงัความรว่มมือที่เขม้แข็งระหว่างภาครฐั ภาคเอกชน รวมไปถึงโรงเรียนแพทย ์



 

กรมฯ มุ่งขยายสทิธิประโยชนด์า้นยาในบญัชียาหลกัแห่งชาต ิ(NLEM) พรอ้มดนั ‘โรคหายาก’ สู่วาระระดบัโลก 

 

อย่างไรก็ตาม เม่ือระบบวินิจฉยัและฐานขอ้มลูกลางเริ่มเป็นรูปเป็นรา่ง ดร.นพ. สราวฒุิ เนน้ย า้ว่า จิก๊ซอวช์ิน้ส  าคญั

ต่อไปคือเรื่อง ‘ยา’ เพราะการวินิจฉยัที่รวดเรว็จะไม่มีความหมาย หากผูป่้วยยงัไม่สามารถเขา้ถึงการรกัษาที่จ  าเป็นได ้

กรมฯ จึงมุ่งผลกัดนัการขยายสทิธิประโยชนด์า้นยาในบญัชียาหลกัแห่งชาติ (NLEM) ใหค้รอบคลมุโรคหายากมากขึน้ 

โดยอาศยัขอ้มลูเชิงประจกัษ ์ควบคู่กบัการประเมินความคุม้ค่าทางสขุภาพที่เหมาะสม ภายใตค้วามรว่มมือระหว่าง

ส านกังานคณะกรรมการอาหารและยา (อย.) องคก์ารเภสชักรรม (อภ.) และกรมการแพทย ์เพื่อใหเ้กิดระบบการ

กระจายยาและแนวทางการรกัษาที่ยั่งยืนอย่างเป็นรูปธรรม 

 

“เป้าหมายส าคญัของเรา คอืการยกระดบัเรือ่งโรคหายากจากโครงการเฉพาะกิจ ใหก้ลายเป็นวาระแห่งชาตแิละวาระ

ระดบัโลก โดยเปลีย่นผ่านเทคโนโลยีไปสู่ระดบัยีนทีมี่ความแม่นย าสูง เพือ่ใหเ้ดก็ไทยและประชาชนทกุคนสามารถ

เขา้ถึงระบบคดักรองและการรกัษาทีมี่คณุภาพไดอ้ย่างเท่าเทยีม” ดร.นพ. สราวฒุิ เผย 

 



 ศ.นพ.วรศกัด์ิ โชติเลอศกัด์ิ คณะแพทยศาสตร ์จฬุาลงกรณม์หาวิทยาลยั 

เสียงสะท้อนจาก ‘ด่านหน้า’  

 

ในประเทศไทยเอง เทคโนโลยถีอดรหสัพนัธุกรรมก าลงักลายเป็นความหวงัใหม่ส  าหรบัผูป่้วยกลุม่โรคหายาก โดย ศ.นพ. 

วรศักดิ ์โชติเลอศักดิ ์คณะแพทยศาสตร ์จุฬาลงกรณม์หาวิทยาลัย เปิดเผยว่า ในอดีตผูป่้วยกลุม่โรคหายากตอ้ง

รอคอยค าตอบนานถึง 5–7 ปี เนื่องจากขอ้จ ากดัดา้นประสบการณข์องแพทยแ์ละเครื่องมือที่ไม่เอือ้อ านวย สง่ผลให้

หลายรายเสียชีวิตโดยไม่ทราบสาเหตทุี่แทจ้รงิ 

ตวัอย่างที่เห็นไดช้ดัคือ ‘โรคท้าวแสนปม’ (Neurofibromatosis: NF) ซึ่งมีความหลากหลายของอาการสงูมาก 

ตัง้แต่พบเพียงปานสีกาแฟตามตวั ไปจนถึงเนือ้งอกขนาดใหญ่ที่สง่ผลกระทบต่อรา่งกาย-จติใจอย่างรุนแรง ทัง้นี ้หากอิง

ตามอบุตัิการณใ์นต่างประเทศ คาดว่าคนไทยอาจป่วยดว้ยโรคนีส้งูถึง 20,000 ราย ทว่าสว่นใหญ่ยงัไมไ่ดร้บัการ

วินิจฉยั และยงัคงอยู่นอกระบบสาธารณสขุ 

ศ.นพ. วรศกัด์ิ กลา่วต่อไปว่า แมศ้กัยภาพของบคุลากรทางการแพทยไ์ทยจะอยู่ในระดบัสากล และมีโครงสรา้งพืน้ฐาน

จากโครงการ Genomics Thailand รวมถึงเครือข่าย T-RUN (Thailand Rare & Undiagnosed 

Disease Network) ซึ่งช่วยใหเ้กิดการสง่ต่อผูป่้วย และแลกเปลี่ยนขอ้มลูระหว่างผูเ้ชี่ยวชาญทกุ 2 เดือน แต่ระบบ

โดยรวมยงัคงมีช่องว่างที่ตอ้งเรง่แกไ้ข ทัง้ความเหลื่อมล า้ในการเขา้ถึงการรกัษาของประชาชนในพืน้ที่ห่างไกล ปัญหา

การเขา้ถึงยารกัษาเนื่องจากไทยยงัไม่สามารถผลิตเองได ้ตลอดจนประเด็นละเอียดอ่อนทางจรยิธรรม กฎหมาย และ

สงัคม (ELSI) อนัจ าเป็นตอ้งมีแนวทางรองรบัชดัเจน การจดัตัง้คณะกรรมการระดบัชาติเพื่อผลกัดนันโยบายโรคหายาก 

จึงถือเป็นกา้วส าคญัที่จะพาไทยไปในทิศทางเดียวกบัสมชัชาอนามยัโลก 

ขณะเดียวกนั ยงัไดฝ้ากขอ้สงัเกตถึงแพทยแ์ละประชาชนว่า หากพบอาการเจ็บป่วยเรือ้รงัที่รกัษาตามอาการแลว้ไม่ดีขึน้ 

โดยไม่มีขอ้บ่งชีข้องการติดเชือ้หรือไดร้บัสารพิษจากภายนอก ใหต้ัง้ขอ้สนันิษฐานว่านั่นอาจเป็นสญัญาณของโรคทาง

พนัธุกรรม ซึ่งควรไดร้บัการสง่ต่อเขา้รบัการตรวจวินิจฉยัเชิงลกึโดยเรว็ สง่ผลใหผู้ป่้วยสามารถเขา้สูก่ระบวนการรกัษาที่

ตรงจดุและรวดเรว็ยิ่งขึน้ 

 

“ในอดตีทีเ่รายงัไม่มีกลอ้งจุลทรรศน ์เราก็จะไม่รูจ้กัเชือ้โรค ไม่รูว้ธิีรกัษา โรคหายากก็เช่นกนั แต่ปัจจุบนัเราก าลงัอยู่

ในช่วงเปลีย่นผ่านของการแพทย์ไปอกียคุหนึ่ง เพราะเรามีเครือ่งมือในการถอดล าดบัสารพนัธุกรรมทัง้จีโนมทีร่วดเร็ว



และราคาไม่แพง ท าใหแ้พทย์สามารถวนิจิฉยัรูส้าเหตทุีแ่ทจ้ริงไดแ้ม่นย า น ามาซึ่งการรกัษาและการป้องกนัทีต่รงเหต ุ

ส่งผลใหค้ณุภาพชีวติของผูป่้วยดขีึน้อย่างมาก” ศ.นพ. วรศกัด์ิ กลา่ว 

จากเสียงสะทอ้นของแพทยผ์ูร้กัษาด่านหนา้ถึงช่องว่างที่ตอ้งเรง่ปิด ดร.นพ. สราวฒุิ ไดแ้สดงทรรศนะเพิ่มเติมว่า 

กรมวิทยาศาสตรก์ารแพทย ์ภายใตก้ระทรวงสาธารณสขุ มุ่งมั่นที่จะทลายทกุขอ้จ ากดัเพื่อเปลี่ยนความห่วงกงัวลของ

ครอบครวัผูป่้วยใหก้ลายเป็น ‘พลงัแห่งความหวงั’ ในยคุที่เทคโนโลยีจีโนมิกสส์ามารถเขา้ถึงระดบัยีนไดอ้ย่างแม่นย า 

ภาครฐัและเครือข่ายพนัธมิตรทัง้ใน-ต่างประเทศ พรอ้มแลว้ที่จะท าหนา้ที่เป็นลมใตปี้กคอยประคบัประคองทกุครอบครวั 

 

การประชมุสมชัชาอนามยัโลก สมยัที ่79 ณ นครเจนวีา สมาพนัธรฐัสวสิ เมือ่วนัที ่19 พฤษภาคม 2569 

 

กา้วต่อไปของกรมฯ หลงัจบเวทีประชมุระดบัโลกในครัง้นี ้คือการหมนุวงลอ้ระบบสขุภาพไปสูก่ารดแูลที่เป็นองคร์วม 

โดยผสานพลงันวตักรรมหอ้งปฏิบตัิการขัน้สงูเขา้กบัการรกัษาของแพทย ์มุ่งขยายโอกาสการเขา้ถึงยาและบรกิาร

สาธารณสขุที่มีประสิทธิภาพ ควบคู่กบัการขบัเคลื่อนมิติดา้นสงัคม เพื่อใหผู้ป่้วยโรคหายากทกุคนมีสิทธิ์ในการเรียน

หนงัสือ ท างาน และใชช้ีวิตในสงัคมไดอ้ย่างปกติสขุและเท่าเทียม 

“แมโ้รคหายากจะเกิดจากปัจจยัทางพนัธุกรรม แต่อยากใหท้กุครอบครวัรูว่้า เราก าลงัอยู่ในยคุแห่งโอกาสทาง

การแพทย์ทีด่ทีีส่ดุ หนา้ทีข่องกรมวทิย์ฯ คอืตอ้งตรวจใหเ้จอและเร็วทีส่ดุ โดยเราพรอ้มยืนเคยีงขา้งเพือ่พาผูป่้วยกา้วขา้ม

มิตทิางการแพทย์ ไปสู่อนาคตทีมี่ความสขุและมีคณุภาพชีวติทีเ่ท่าเทยีม” ดร.นพ. สราวฒุิ ทิง้ทา้ย 

มติชนออนไลน ์: https://www.matichon.co.th/advertorial/news_5758121 
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