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(นายปรารถนา ประสงค์ดี) 

นายแพทย์สาธารณสุขจังหวัด 

 ภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมนแต่ก าเนิด (Congenital Hypothyroidism: CHT)  ไทรอยด์ฮอร์โมนเป็น
ฮอร์โมนที่ส าคัญต่อการท างานของอวัยวะต่าง ๆ ของร่างกาย ซึ่งหลั่งจากต่อมไทรอยด์ โดยเฉพาะในเด็กแรกเกิด
จะมีผลต่อการเจริญเติบโต ทั้งทางร่างกายและเซลล์ของระบบประสาท  ดังนั้น ภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมน ย่อม
ส่งผลกระทบพัฒนาการของระบบแระสารท การท างานระบบต่าง ๆ ของร่างกายและพัฒนาการทางร่างกาย 
อาการของโรคจะปรากฏเมื่อแรกเกิด และมักแสดงอาการเด่นชัดขึ้นเมื่ออายุมากกว่า 3 เดือน โดยช่วง 3 ขวบปี
แรก จะเป็นช่วงที่ส าคัญของการเจริญเติบโตและพัฒนาการของสมอง หากทารกมีภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมน ใน
ระยะวิกฤตินี้จะมีผลให้เกิดความพิการทางสมองและเกิดภาวะปัญญาอ่อนตามมา 

 ภาวะพร่องเอนไซม์ย่อยสลายกรดอะมิโนฟีนิลอะลานีน หรือโรคฟินีลคีโตนูเรีย (Phenylketonuria : 
PKU) เป็นโรคทางพันธุกรรมชนิดหนึ่ง ที่มีการถ่ายทอดแบบยีนด้อย เกิดจากความผิดปกติของการสร้างเอนไซม์
ที่ท าหน้าที่ย่อยสลายกรดอะมิโนฟีนิลอะลานีน  ซึ่งเป็นกรดอะมิโนที่จ าเป็นชนิดหนึ่ง (Essential amino acid) 
เมื่อผู้ป่วยขาดเอนไซม์ จะท าให้มีการสะสมฟีนิลอะลานีนในเลือดสูง    ฟีนิลอะลานีนเป็นส่วนประกอบของอาหาร
โปรีตีนทุกชนิด เช่น เนื้อสัตว์ นม ไข่ เป็นต้น เซลล์สมองถูกท าลายเกิดภาวะปัญญาอ่อนได้ 

1. วัตถุประสงค์ 
 1. เพ่ือให้ทารกแรกเกิดทุกคน  ได้รับการคัดกรองภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมน  
 2. เพ่ือให้เด็กที่มีภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมน ได้รับการตรวจยืนยัน 
 3. เพ่ือให้เด็กที่ได้รับการตรวจยืนยันแล้วพบผลผิดปกติ  ได้รับการรักษา 
 4. เพื่อใช้ข้อมูลการคัดกรอง และภาวะพร่องไทรอยฮอร์โมนของทารกแรกเกิด คืนกลับพ้ืนที่เพ่ือประเมิน 
     ภาวะขาดสารไอโอดีน  
2. ขอบเขต 
 1.เจ้าหน้าที่สาธารณสุข และบิดามารดา/ผู้ปกครองเด็ก 
 2. ทารกแรกเกิดทุกคน ทุกเชื้อชาติ ในจังหวัดฉะเชิงเทรา 
 3.การเจาะเลือกจากส้นเท้า หรือเส้นเลือดด าหลังมือ ทารกแรกเกิดท่ีมีอายุ 48 ชั่วโมงข้ึนไป 
 4. กระดาษซับเลือด 

5. ศูนย์ปฏิบัติการการตรวจคัดกรองสุขภาพทารกแรกเกิดแห่งชาติ : กรมวิทยาศาสตร์การแพทย์ 
 6. ศูนย์ติดตามการรักษาภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมนแต่ก าเนิด : สถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี 
3. ค านิยาม 
3.1 ภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมนแต่ก าเนิด (Congenital Hypothyroidism: CHT)   
   1) ภาวะขาดสารไอโอดีน ตามเกณฑ์มาตรฐาน WHO / ICCIDD / UNICEF  คือ ร้อยละของจ านวนทารก
แรกเกิดที่มีค่า TSH มากกว่า 11.2 mU/L in serum (หรือมากกว่า 5.0 mU/L in blood) ต่อจ านวนทารกแรก
เกิดท้ังหมด 
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2) จ านวนทารกแรกเกิดท้ังหมด (คน) หมายถึง จ านวนทารกแรกเกิด ทั้งไทยและต่างชาติ ที่ได้รับการ
ตรวจคัดกรองภาวะขาดสารไอโอดีน  

3)อาการของภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมนแต่ก าเนิด 
  1) เด็กเจริญเติบโตช้ากว่าปกติ 
  2) มีอาการกล้ามเนื้ออ่อนแรง ลิ้นโต ท้องผูก สะดือจุ่น 
  3) ผิวและผมแห้ง ขนค้ิวบาง ฟันขึ้นช้า 
  4) ร่างกายแคระแกร็น น้ าหนักข้ึนน้อย 
 4) การวินิจฉัยภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมนแต่ก าเนิด : เมื่อตรวจคัดกรองระดับ TSH เบื้องต้นแล้ว พบ
ความผิดปกติ ค่า TSH มากกว่าหรือเท่ากับ 25 มิลลิยูนิตต่อลิตร ต้องติดตามเด็กมาเจาะซีรั่มเพ่ือตรวจยืนยัน
ระดับ TSH และระดับ T4  หรือ Free T4  ร่วมด้วย  หากพบว่า มีความผิดปกติจริง ต้องได้รับการรักษาทันที 
 5) การรักษาภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมนแต่ก าเนิด   : ใช้ฮอร์โมนไทรอยด์ทดแทน (L-thyroxin) ซึ่งมี
ราคาถูก และปลอดภัย ระยะเวลาในการรักษาจะขึ้นอยู่กับความรุนแรง และสาเหตุของโรค ภายใต้การดูแลของ
แพทย ์
 6) การประเมินความรุนแรงของภาวะขาดสารไอโอดีน  แบ่งเป็น 6 ระยะ 
  1) ไม่ขาดสารไอโอดีน  (Non IDD _ %IDD < 3.0)   
  2) ระดับเล็กน้อย       (Mild IDD _ %IDD  3.0 – 9.9)   
  3) ระดับต่ า       (Low IDD _ %IDD  10.0 – 19.9) 
  4) ระดับปานกลาง      (Moderate IDD _ %IDD  20.0 – 29.9) 

5) ระดับสูง       (High IDD _ %IDD  30.0 – 40.0) 
6) ระดับรุนแรง      (Severe IDD _ %IDD  > 40.0) 

3.2 ภาวะพร่องเอนไซม์ย่อยสลายกรดอะมิโน ฟีนิลอะลานีน หรือโรคฟินีลคีโตนูเรีย (Phenylketonuria : PKU) 
 อาการของโรคฟีนิลอะลานีน หรือโรคฟินีลคีโตนูเรีย (PKU) เด็กที่ เป็นโรค PKU เมื่ อแรกเกิดจะปกติ
เช่นเดียวกับเด็กทั่วไป แต่ถ้าไม่ได้รับการวินิจฉัยและให้การรักษาได้ทันท่วงที เด็กจะมีพัฒนาการล่าช้า สติปัญญา
อ่อนขั้นรุนแรง ศีรษะเล็ก ชัก วีของผิวหนังและเส้นผมจางกว่าปกติ มีผื่นลักษณะคล้าโรคแพ้ผื่นคัน กลิ่นปัสสาวะ
ผิดปกติ และอาการผิดปกติ จะแสดงเมื่อทารกมีอายุหลัง 6 เดือน หลังจากที่สมองของผู้ป่วยถูกท าลายอย่างถาวร
แล้ว 
 การวินิจฉัยโรค PKU : การตรวจคัดกรองโรค โดยการเจาะเลือดทารกหลังจากกินนม หรือโปรตีนทดแทน
นม แล้วส่งตรวจหาระดับนิลอะลานีน ท าให้สมารถวินิจฉัยเด็กที่เป็นโรคนี้ได้ตั้งแต่ก าเนิด แต่ยังไม่แสดงอาการ พบ
ความผิดปกติค่าฟีนิลอะลานีนมากกว่า 4 มิลลิกรัมต่อเดซิลิตร ต้องติดตามเด็กมาเจาะซีรั่ม เพ่ือตรวจยืนยันระดับ
นิลอะลานีนอีกครั้ง หากพบว่าระดับนิลอะลานีน ยังอยู่ในระดับที่แพทย์วินิจฉัยว่าต้องได้รับนมพิเศษ ให้รีบน าเด็ก
มาพบแพทย์ทันท ี
 โรค PKU สามารถรักษาได้หรือไม่ :  ไม่สามารถรักษาให้หายขาดได้แต่สามารถป้องกันไม่ให้เกิดเป็นภาวะ
ปัญญาอ่อน ได้โดยทารกที่เป็นโรค PKU  ต้องดื่มนมพิเศษที่สกัดสารฟีนิลอะลานีน ออกไปแล้ว  แต่ขณะเดียวกัน
ร่างกายก็ยังจ าเป็นต้องได้รับฟีนิลอะลานีน  ซึ่งเป็นกรดอะมิโนที่ร่างกายไม่สามารถสร้างเองได้ ดังนั้น ทารกที่เป็น
โรคนี้ จึงต้องดื่มนมพิเศษร่วมกับนมธรรมดา และหลีกเลี่ยงอาหารที่มีสารฟีนิลอะลานีนสูง วิธีดังกล่าวสามารถช่วย
ให้เด็กท่ีเป็นโรค PKU มีพัฒนาการและระดับสติปัญญาเหมือนเด็กปกติได้  
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4. เอกสารที่เกี่ยวข้อง 
 1.ข้อมูลการคัดกรอง/การตรวจยืนยัน /แบบรายงานผลด่วน ของศูนย์ปฏิบัติการการตรวจคัดกรอง
สุขภาพทารกแรกเกิด 
 2.สรุปผลการตรวจคัดกรองภาวะขากสารไอโอดีในทารกแรกเกิด จังหวัดฉะเชิงเทรา 
5. เอกสารอ้างอิง 
 1.คู่มือการเก็บเลือดบนกระดาษซับ   : กรมวิทยาศาสตร์การแพทย์ 
 2. หนังสือชี้แจงการปรับปรุงการตรวจคัดกรองและการรักษาภาวะพร่องไทรอยฮอร์โมนแต่ก าเนิดใน
ทารกแรกเกิด ที่ สธ 0318/2494  ลงวันที่ 22  กันยายน 2559  
 3.เว็บไซด์ ศูนย์ปฏิบัติการการตรวจคัดกรองสุขภาพทารกแรกเกิดแห่งชาติ : www.neoscreen.go.th  
ผ่านระบบ NNSPLims Plus      (Username : CCO1A144  และ  password : 3wt12q   : ของผู้รับผิดชอบงาน สสจ.
ฉะเชิงเทรา  หากเปลี่ยนผูร้ับผดิชอบ   ขอให้สมัครใหม่ในระบบดังกล่าว) 
6. แผนผังขั้นตอนการปฏิบัติงาน :  
 6.1 ผู้รับผิดชอบงานของโรงพยาบาลทุกแห่ง ทั้งภาครัฐ และภาคเอกชน ต้องสมัครเข้าระบบของ ศูนย์
ปฏิบัติการการตรวจคัดกรองสุขภาพทารกแรกเกิดแห่งชาติ www.neoscreen.go.th         เพ่ือเบิกกระดาษซับ
เลือด รับข้อมูล การคัดกรองฯ/ การตรวจยืนยัน  และติดตามทารกแรกเกิดท่ีมีผล TSH ที่มากกว่า หรือเท่ากับ 25 
มิลลิยูนิตต่อลิตร มาเจาะซีรั่มเพ่ือตรวจยืนยัน  พร้อมทั้ง แจ้งหมายเลขโทรศัพท์ส่วนตัวไปที่ ศูนย์ติดตามการรักษา
ภาวะพร่องไทรอยด์ฮอร์โมนแต่ก าเนิด   เพ่ือติดตามเด็กมารักการรักษา ในกรณี ที่ศูนย์ติดตามฯ  ติดต่อเด็กมา
ตรวจซ้ าไม่ได้ 
 6.2 ส านักงานสาธารณสุขจังหวัดฉะเชิงเทรา เป็นผู้ประสานศูนย์ปฏิบัติการฯ และศูนย์ติดตามฯ กรณีที่ 
ผู้รับผิดชอบในพ้ืนที่ไม่สามารถติดตามเด็กได้ 
 6.3 ส านักงานสาธารณสุขจังหวัดฉะเชิงเทรา  รวบรวมข้อมูลผลการคัดกรองฯ ที่มีค่า TSH มากกว่า 
11.2 mU/L  สรุปเป็นรายโรงพยาบาล   แจ้งในที่ประชุมคณะกรรมการ MCH Board   และผู้บริหารหน่วยงาน
สาธารณสุขระดับอ าเภอ   เพื่อแก้ไขตามล าดับความส าคัญ   ซึ่งสถานบริการสาธารณสุขแห่งมีพบทารกแรกเกิดมี
ปริมาณ TSH มากกว่า 11.2 mU/L  ในจ านวนที่สูง จะแสดงถึง  ความไม่ครอบคลุมของการยาเม็ด Treferdine 
หรือวิตามเสริมสารไอโอดีน แก่หญิงตั้งครรภ์   หรือเม่ือหญิงตั้งครรภ์ได้รับไปแล้ว ไม่รับประทานตามที่ก าหนด  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

http://www.neoscreen.go.th/
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ฉบับท่ี....../2560  
แก้ไขครั้งท่ี - 
วันที่อนุมัติ 

 
กระบวนการการตรวจคัดกรองสุขภาพทารกแรกเกิด : ศูนยป์ฏิบัตกิารการตรวจคัดกรอง 

สุขภาพทารกแรกเกิดแห่งชาติ    กรมวิทยาศาสตรก์ารแพทย์ 
 

 
 



คู่มือมาตรฐานการปฎิบัติงาน (SOP) : 6 
 

 
 

 

 

คู่มือมาตรฐานการปฏิบัติงาน 
เรื่อง โครงการคัดกรองสุขภาพทารก 

               แรกเกิดแห่งชาติ 
 

รหัส ........... แผ่นที่ …………… 
ฉบับท่ี....../2560  
แก้ไขครั้งท่ี - 
วันที่อนุมัติ 

 
แนวทางการวินิจฉัยโรคพร่องไทรอยฮอร์โมนแต่ก าเนิด  ที่ใช้ในปัจจุบัน 

 
 


