
เตือนคนไทย…โรคหายากไมใชเรื่องไกลตัว

ศ.พญ.ดวงฤดี วัฒนศิริชัยกุล หัวหน าหนวยเวชพันธุศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบดี เปิดเผยวา กระทรวงสาธารณสุข

และคณะแพทยศาสตรโรงพยาบาลรามาธิบดีมหาวิทยาลัยมหิดล ไดรวมกันจัดงานวัน โรคหายาก ประเทศไทย ครัง้

ที ่6 (6th Rare Disease Day Thailand, 2016)ขึ้น ซึ่งกําหนดใหจัดขึ้นในวันสุดทายของเดือนกุมภาพันธของทุกปี

เพื่อใหความรูกับประชาชนทัว่ไป และผูปวยโรคหายากไดเขาถึงการรักษา รวมทัง้เสนอแนะแนวทางใหกับภาครัฐ

ดานนโยบายสนับสนุนการรักษา อาทิ การวินิจฉัยโรคและระบบสงตอ การสํารองยาสําหรับผูปวยกลุมน้ี และจัดใหมี

การตรวจกรองโรคทารกแรกเกิด เพื่อป องกันการเป็นซํ้าในครอบครัวอีก และเพื่อใหกําลังใจผูปวยกลุมดังกลาว

โรคหายาก เป็นกลุมโรคที่พบน อยราว1ใน2000คนของประชากร หายารักษายากและเป็นโรคที่มีความรุนแรง

ปัจจุบันมีโรคมากถึง6000-8000ชนิด ในประเทศไทยมีผูปวยโรคหายากรวมแลวหลายหมื่นคน ซึ่งมีสาเหตุมาจาก

พันธุกรรม และในครอบครัวหน่ึงเป็นไดมากกวา1 คน

ตัวอยางโรคหายาก อาทิ โรคแอลเอสดี แรกเกิดปกติ ตอมา หน าตาเปลี่ยน ตับมาม หัวใจโต ซีด ปวดกระดูก รูปรา

งผิดปกติ โรคมีกรดในเลือด อาการจะซึม กินไมไดน้ําตาลในเลือดตํ่า หากรักษาไมทันจะเสียชีวิตสมองพิการถาวร

โรคพราเดอร-วิลลี่ ในวัยทารกจะหลับมาก ไมคอยกิน ตอมาอายุ 6-9 เดือนจะตื่นมากกวาหลับ กินมาก ไมรูจักอิ่ม

รางกายอวนมาก พัฒนาการชา โรคกลามเน้ือเสื่อมดูเชน เด็กชายอายุ 3-5 เริ่มเดินขาปัดลมงาย ลุกจากพื้นลําบาก

นองโต อาการรุนแรงมากถึงขัน้เดินไมได โรคมาแฟน รูปรางสูงผอม น้ิวยาว ขอกระดูกบิดงาย โรคโครโมโซมผิดปก

ติ มีความพิการแตกําเนิดหลายอยาง หน าตาดูแปลก หัวใจพิการ ลําไสอุดตัน ไตผิดปกติ พัฒนาการทางสมองลาชา

โรคสมองน อยเสื่อมจากพันธุกรรม (โรคเดินเซ) อาการเริ่มในวัยผูใหญ เดินเซ กลามเน้ือน้ิวและมือไมสัมพันธกัน

สําหรับการจัดงานวัน โรคหายาก ประเทศไทย ครัง้ที่ 6 ปีน้ีมี theme เป็น “Patient Voice” ซึ่งยึดถือเป็นสากล

สําหรับทุกประเทศที่จัดงานวันโรคหายาก คือ เนนเสียงของกลุมผูปวย ดังนัน้กิจกรรมปีน้ี ไดมีการเสวนาจากกลุมผู

ปวยที่ยังเขาไมถึงการรักษา ไดมากบอกเลาวาเขาเจออุปสรรคใดบาง กวาจะไดรับการวินิจฉัยที่ถูกตอง หรือทําไมยัง

ไมไดรับการรักษา และตองการใหชวยเหลืออยางไรบาง และยังมีกลุมผูปวยที่ไดรับการรักษาแลวมาเลาใหฟังวาหลัง

ไดรับการรักษานัน้เปลี่ยนชีวิตและเปลี่ยนครอบครัวเขาไดอยางไรบาง นอกจากน้ียังมีภาครัฐมารวมเสวนาเพื่อหา

แนวนโยบายชวยเหลือผูปวยกลุมน้ีอยางไรตอไปบาง

นอกจากน้ีแลวเด็กที่ปวยเป็นโรคหากยากไดมาเลานิทานใหฟัง มาแสดงผลงานวาดรูปที่สวยงามมากเป็นชุด และ

ภาพวาดแสดงชีวิตของเขาในแตวันขณะรับการรักษาในโรงพยาบาล แมน องๆจะเป็นโรค แตเขาก็มีสวนสรางสรรค

สิ่งดีๆ แกสังคมไดเชนกัน ถือเป็นกําลังใจอยางดีแกผูปวยและครอบครัวโรคหายาก

ปัจจุบันผูปวยโรคหายากมีเป็นจํานวนมากถึง 5% ของประชากรปวยดวยโรคหายากโรคใดโรคหน่ึง โรคหายากจึง

https://www.thaimediapr.com/%e0%b9%80%e0%b8%95%e0%b8%b7%e0%b8%ad%e0%b8%99%e0%b8%84%e0%b8%99%e0%b9%84%e0%b8%97%e0%b8%a2-%e0%b9%82%e0%b8%a3%e0%b8%84%e0%b8%ab%e0%b8%b2%e0%b8%a2%e0%b8%b2%e0%b8%81%e0%b9%84%e0%b8%a1%e0%b9%88/


ไมใชเรื่องไกลตัว ปัจจุบันมีวิธีวินิจฉัยและวิธีรักษาโรคหายากไดผลดีเพิ่มขึ้นกวาอดีต ดังนัน้ จําเป็นตอง

ประชาสัมพันธใหประชาชนและแพทยทัว่ไปรูจัก เพื่อจะไดเพิ่มโอกาสใหผูปวยไดรับการวินิจฉัยโรคโดยเร็ว เพื่อให

ผลจากการรักษาไปในทิศทางที่ดี นอกจากน้ีควรไดรับคําแนะนําและป องกันเกิดซํ้าอีกในครอบครัว

วิธีป องกันความเสี่ยงที่จะเกิดโรคหายาก บางโรคตรวจกรองในทารกแรกเกิดไดกอนแสดงอาการรุนแรง กรณีเป็น

โรคที่แปลกๆ หรือยังหาไมเจอวาเป็นโรคอะไร ควรปรึกษาผูเชี่ยวชาญ เพื่อการวินิจฉัยโดยเร็วจะไดป องกันไมเป็น

โรคซํ้าอีกในบุตรหลานคนตอไป

อยางไรก็ตามจากที่ผานมาไดมีเสียงสะทอนจากทัง้สองกลุมทัง้ที่ไดรับการสนับสนุนจากจากภาครัฐและยังไมไดรับ

การสนับสนุน พบวากลุมที่ยังไมไดรับการรักษา เน่ืองจากเพราะไมมีเงินคายา ยายังไมอยูในบัญชียากหลักแหงชาติ

หรือ สิทธิบัตรทองยังไมครอบคลุมถึงการรักษาคายาเหลานัน้ มีผลตอความเครียด ทําใหทุกขกันทัง้ครอบครัว และ

กระทบเรื่องเงินทองของทัง้ครอบครัว

กลุมที่ไดรับการรักษาแลว หลายคนจะบอกวา เหมือนไดเกิดใหม ลูกไมทรมานอีกแลวเพราะหมอควบคุมอาการของ

โรคได หรือบางรายก็รักษาหายขาดแลว

กลุมที่ไมมีวิธีรักษา แคไดรูวาเป็นโรคอะไรก็ยังไดประโยชนมาก การไดรูวาตนเป็นโรคอะไรก็ยังโลงอกที่ไดรู เพื่อหา

วิธีรักษา รูวาจะไปทางไหนตอ ตนเองก็ไมโดดเดี่ยวอีกตอไป หรือเพื่อติดตามวาอาจจะมีวิธีรักษาไดอยางไรในอนาคต

หรือไดพูดคุยกับกลุมที่เป็นโรคเดียวกัน ไดกําลังใจจากกันและกัน ชวยเหลือแนะนํากันไดเพราะประสบปัญหาใกล

เคียงกัน


