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“High Risk” Result

“Low Risk” Result

เอกสารใหความยินยอมการตรวจ
(Consent Form)

                 Panorama    Non-Invasive Prenatal Test คือการตรวจคัดกรองความเสี่ยงของทารกในครรภเพื่อหาความผิดปกติของโครโมโซมโดยทำการตรวจจากเลือดมารดาโดยไมมี

ความเสี่ยงกับทารกในครรภ โดยการตรวจนี้จะรายงานคาความเสี่ยงที่ทารกในครรภจะมีจำนวนโครโมโซมเกินหรือขาดของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X หรือ Y รวมทั้งความผิดปกติประเภท 

Microdeletion (หากเลือกตรวจดวย) โดยจะทำการวิเคราะห DNA ของรกที่หลุดเขามาปะปนอยูในกระแสเลือดมารดาสามารถตรวจไดตั้งแตอายุครรภ 9 สัปดาหเปนตนไป เทคนิคการตรวจ

คัดกรองนี้มีความแมนยำมากกวารอยละ 99 สําหรับการตรวจหาความผิดปกติทางดานจำนวนของโครโมโซมคูที่ 13, 18 และ 21 และแมนยําประมาณรอยละ 92 สำหรับความผิดปกติทาง

ดานจำนวนของโครโมโซม X (Monosomy X หรือ Turner syndrome)

TM 

ตารางแสดงขอมูลความผิดปกติของโครโมโซมประเภทตางๆที่สามารถวิเคราะหไดโดย PanoramaTM

Trisomy 21

Trisomy 18

Trisomy 13

Monosomy X

Triploidy

เกิดจากการมีโครโมโซมแทงที่ 21 เกินมา 1 แทง หรือที่เรียกวา กลุมอาการดาวน (Down syndrome) เปนความผิดปกติที่พบเจอไดบอยที่สุด มีผลตอสติปญญาและความสามารถใน
การเรียนรูลาชา มีไอคิวเฉลี่ยอยูที่ 50 เด็กที่มีกลุมอาการเหลานี้อาจมีความผิดปกติของหัวใจ และอวัยวะอื่นๆ เด็กบางกลุมอาจจะมีปญหาเรื่องการมองเห็นและการไดยินดวย

เกิดจากการมีโครโมโซมแทงที่ 18 เกินมา 1 แทง หรือที่เรียกวา Edwards syndrome มีผลตอสติปญญาและความสามารถในการเรียนรูอยางรุนแรงและมีความผิดปกติของอวัยวะอื่นๆ 
รวมอยูดวย เด็กที่มีกลุมอาการเหลานี้สวนใหญมักเสียชีวิตระหวางการตั้งครรภหรือขณะคลอด สําหรับเด็กที่คลอดออกมาแลวมักมีชีวิตอยูไดไมเกิน 1 ป

เกิดจากการมีโครโมโซมแทงที่ 13 เกินมา 1 แทง หรือที่เรียกวา Patau Syndrome มีผลตอสติปญญาและความสามารถในการเรียนรูอยางรุนแรงและมีความผิดปกติของอวัยวะอื่นๆที่ 
รุนแรงมากรวมอยูดวย เด็กที่มีกลุมอาการเหลานี้สวนใหญมักเสียชีวิตระหวางการตั้งครรภหรือขณะคลอด สำหรับเด็กที่คลอดออกมาแลวมักมีชีวิตอยูไดไมเกิน 1 ป

เกิดจากการมีโครโมโซม X ขาดไป 1 แทง หรือที่เรียกวา Turner Syndrome กลุมอาการนี้เกิดขึ้นไดกับเด็กผูหญิงเทานั้น ทำใหรูปรางเตี้ยกวาผูหญิงทั่วไป เด็กบางคนจะมีความผิดปกติที่ 
หัวใจหรือที่ไตรวมดวย บางครั้งพบวามีปญหาพัฒนาการลาชารวมดวย เด็กผูหญิงที่มีความผิดปกติชนิดนี้มักไดรับฮอรโมนเพื่อพัฒนาการเจริญเติบโต และเมื่อโตเปนผูใหญมักจะเปนหมัน

เกิดจากการมีโครโมโซมเกินมาหนึ่งแหงสําหรับทุกๆโครโมโซม เด็กสวนใหญมักเสียชีวิตระหวางการตั้งครรภ สำหรับเด็กที่คลอดออกมาแลวมักมีชีวิตอยูไดไมเกิน 1 ป สตรีตั้งครรภที่เด็ก
ในครรภมีความผิดปกติชนิดนี้มีความเสี่ยงกับอาการตางๆ เชน ปวดหัวอยางรุนแรง เลือดออกมากกวาปกติ หรือโรคที่เกี่ยวของกับรกได

ตารางแสดงขอมูลความผิดปกติของโครโมโซมประเภท Microdeletion :

22q11.2 deletion syndrome

(DiGeorge syndrome )

กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 22 หรือเรียกอีกอยางวา ดิจอรจ ซินโดรม สามารถพบได 1 ใน 2,000 ของทารกแรกเกิด อาการและ 
ความรุนแรงนั้นมีไดหลายรูปแบบ รวมถึงการมีปญหาดานการพัฒนาการทางสติปญญา การพูด การเรียนรูลาชา รวมทั้งความผิดปกติประเภทออทิสติกได เด็กที่มีความ 
ผิดปกติของดิจอรจ ซินโดรมอาจมีระบบภูมิคุมกันในรางกายต่ำ ระดับแคลเซียมในรางกายต่ำ เพดานปากแหวง และปญหาที่เกี่ยวกับหัวใจ

1p36 deletion syndrome

กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 1 หรือเรียกอีกอยางวา Monosomy 1p36 สามารถพบได 1 ใน 5000 ของทารกแรกเกิด เด็กที่มี
ความผิดปกติชนิดนี้มักมีความพิการทางสติปญญาขั้นปานกลางถึงรุนแรงและเด็กสวนใหญมีความผิดปกติของหัวใจ บางคนอาจตองการการบําบัดทางกายภาพเพื่อ
ชวยพัฒนาเรื่องกลามเนื้อออนแรง ประมาณครึ่งหนึ่งของเด็กที่มีกลุมอาการนี้ มีอาการชักและ/หรือปญหาที่เกี่ยวกับพฤติกรรม เด็กบางคนอาจไมไดยินและ / หรือสูญเสีย 
การมองเห็นได

Cri du chat syndrome 
กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 5 หรือเรียกอีกอยางวา 5p deletion (5p-) syndrome สามารถพบได 1 ใน 20,000 ของทารกแรก
เกิด เด็กที่เกิดมาพรอมกับกลุมอาการนี้ มักมีขนาดสมองและขนาดหัวเล็กมากกวาเด็กทั่วไป  พวกเขามักจะมีปญหาดานระบบหายใจและระบบทางเดินอาหาร  เด็กที่มี
ความผิดปกติชนิดนี้จะมีความบกพรองทางสติปญญาอยางรุนแรง

Angelman syndrome
กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 15 สามารถพบได 1 ใน 12,000 ของทารกแรกเกิด ทารกที่มีกลุมอาการนี้มักมีปญหาเรื่องระบบ 
ทางเดินอาหารและกลามเนื้อออนแรง มีความพิการทางสติปญญาอยางรุนแรง สวนใหญมีขนาดสมองและขนาดหัวที่เล็กกวาปกติ บางคนมีอาการชัก เด็กสวนใหญจะมี
ปญหาการพัฒนาดานการพูด

Prader-Willi syndrome
กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 15 สามารถพบได 1 ใน 10,000 ทารกที่มีกลุมอาการนี้มักมีปญหาจะมีกลามเนื้อออนแรงและ 
ปญหาระบบทางเดินอาหาร มีความบกพรองดานสติปญญาและมีปญหาทางดานพฤติกรรม สวนใหญมักจะมีความตองการรับประทานอาหารมากเกินไปและอาจ
กลายเปนโรคอวนและพัฒนาเปนโรคเบาหวาน

วิธีการตรวจและผลการตรวจ/ Methods & Test Results:

                 สำหรับการตรวจคัดกรอง Panorama สิ่งที่ตองใชคือเลือดจากมารดาปริมาณ 16 - 20 ซีซี การตรวจนี้เพื่อทำการวิเคราะหจำนวนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y รวมทั้ง

ความผิดปกติประเภท Microdeletion (หากเลือกตรวจดวย) ของทารกในครรภเทานั้น

หมายความวาผลการตรวจคัดกรองพบวาทารกในครรภมีความเสี่ยงสูงที่มีความผิดปกติของโครโมโซมคูที่ระบุไวขางตน โดยในใบ
รายงานผลจะมีการระบุคาความเสี่ยงเปนตัวเลขอยางชัดเจน
หมายความวาผลการตรวจคัดกรองพบวาทารกในครรภมีความเสี่ยงต่ำที่มีความผิดปกติของโครโมโซมคูที่ระบุไวขางตน

“Vanishing twin/ Triploidy” Result หมายความวาผลการตรวจคัดกรองบงชี้วาการตั้งครรภครั้งนี้มีโอกาสเปน Vanishing twin (การทองแฝด โดยที่เด็กคนหนึ่งได
เสียชีวิตในครรภไปแลว) หรือทารกในครรภมีความเสี่ยงที่มีโครโมโซมผิดปกติชนิด Triploidy ได

"No-call” Result หมายความวาผลการตรวจคัดกรองไมสามารถรายงานผลไดโดยสาเหตุจะถูกระบุไวในใบรายงานผล

การตรวจ Panorama    มิไดเปนการตรวจวินิจฉัย ไมสามารถยืนยันไดวาทารกในครรภจะมีหรือไมมีความผิดปกติตามที่ไดตรวจพบเจอ รวมถึงการรายงานผลเพศ แตการตรวจ TM

Panorama    ชวยใหขอมูลเกี่ยวกับความเสี่ยงที่เกี่ยวกับความผิดปกติของโครโมโซมของทารกในครรภเทานั้นTM



               ใบรายงานผลการตรวจจะถูกสงไปยังแพทยที่เปนผูสงตรวจ  หรือหองปฏิบัติการของโรงพยาบาลหรือสถานพยาบาลเทานั้น  โดยแพทยจะมีขอมูลและมีความเขาใจเกี่ยวกับขอดี 

และขอจำกัดของการตรวจนี้เปนอยางดี โดยปกติแลวหากผลการตรวจออกมาเปนมีความเสี่ยงสูง การตรวจติดตามผลดวยการเจาะน้ำคร่ำหรือชิ้นเนื้อรกจะเปนขั้นตอนตอไปสำหรับการตรวจ

เพื่อยืนยันผล เชนเดียวกันกับผลการตรวจที่ออกมาเปนมีความเสี่ยงสูงสําหรับ “Vanishing twin/Triploidy” การตรวจ Panorama    ไมสามารถระบุไดวาทารกมีความผิดปกติแบบ Triploidy  

หรือวาการตั้งครรภครั้งนี้เปนการตั้งครรภแฝดแฝง แตการทำอัลตราซาวดรวมกับการปรึกษากับแพทยผูสงตรวจหรือผูใหคำปรึกษาทางดานพันธุกรรมจะชวยพิจารณาสาเหตุและผลของการตรวจ

รวมไปถึงขอมูลตางๆ ที่เกี่ยวของกับการตรวจในขั้นตอนตอไป 

การติดตามผลการตรวจ/ Test Results Follow-up:

TM

ขอจํากัดของการตรวจ/ Test Limitations:

ทางเลือกอื่นๆ| Alternatives:

               หองปฏิบัติการจะทำการตรวจและรายงานผลภายใตกฎหมายที่วาดวยการรักษาความลับของผูปวย (HIPAA) ใบรายงานผลการตรวจจะถูกสงไปยังสถานพยาบาลที่สงสิ่งสงตรวจเขามา 

ตรวจเทานั้น คนไขที่มีความตองการจะทราบผลการตรวจจะตองติดตอกับแพทยผูสงตรวจเทานั้น นอกจากนี้ใบรายงานผลจะไมสามารถถูกนำไปเผยแพรหรือสงตอใหกับผูอื่นได นอกเสียจากวา 

เปนไปตามกฎหมาย

การรักษาความลับของคนไข/Confidential Reporting Practices:

               คนไขเปนผูรับผิดชอบตอคาใชจายที่เกิดขึ้นทั้งหมดที่เกี่ยวของกับการตรวจ หากผลการตรวจพบวามีความเสี่ยงสูงสำหรับความผิดปกติของโครโมโซมคูที่ไดทำการตรวจ ทางบริษัทฯ

จะชวยเหลือคาใชจายสำหรับการยืนยันผล เชน การเจาะน้ำคร่ำตามคาใชจายจริงหรือในวงเงินไมเกิน 20,000 บาท ในกรณีที่เกิดผลลบลวงหมายความวา ผลการตรวจคัดกรองเปนความเสี่ยงต่ำ 

แตวาทารกคลอดออกมามีชีวิตและไดรับการวินิจฉัยวาเปน Trisomy21 หรือ Trisomy18 หรือ Trisomy13 ทางบริษัทไดทำกรมธรรมวาดวยเรื่องของ Medical Malpractice กับทางบริษัทประกัน

มีคาชดเชยในวงเงินสูงสุดไมเกิน $100,000 USD. โดยคนไขจะตองทําการแจงบริษัทฯภายในหนึ่งปนับจากวันที่ไดรับใบรายงานผล และตองมีเอกสารผลการการวินิจฉัยจากหองปฏิบัติการที่ไดผาน

การรับรองมาตรฐานยืนยันแนบมาดวย

ความรับผิดชอบตอคาใชจายที่เกี่ยวของกับการตรวจ/ Financial Responsibilities:

               เพื่อเปนการพัฒนาอยางตอเนื่องสำหรับการตรวจ สิ่งสงตรวจที่เหลือหลังจากการวิเคราะหอาจถูกนําไปใชในงานวิจัยสำหรับการพัฒนาการตรวจแบบใหม โดยจะไมมีการระบุชื่อของคนไข

ลงไปในขอมูลวิจัยทั้งสิ้น โดยที่ทางหองปฏิบัติการจะไมสามารถรูไดวาสิ่งสงตรวจนั้นเปนของใครเชนกัน เนื่องจากจะมีการดึงฉลากชื่อและขอมูลตางๆออกจากอุปกรณที่บรรจุสิ่งสงตรวจทั้งหมด ในกรณี

ที่คนไขไมตองการใหหองปฏิบัติการนำสิ่งสงตรวจของตนไปใชในการวิจัยพัฒนาอื่นๆตอไป คนไขสามารถเขียนจดหมายแจงความจำนงแลวสงมาที่ 65/18 ซอยวิภาวดี-รังสิต 16/6 ถนนวิภาวดีรังสิต 

แขวงจอมพล เขตจตุจักร กรุงเทพฯ 10900, Attn: Sample Retention ภายใน 60 วันหลังจากที่ไดรับใบรายงานผลแลว ซึ่งทางหองปฏิบัติการจะทำการทำลายสิ่งสงตรวจของคุณแทน

การทําลายหรือการเก็บสิ่งสงตรวจ/Disposition or Retention of Samples:

               ขาพเจาไดอานและเขาใจขอมูลที่เกี่ยวของกับการตรวจคัดกรองเพื่อตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมของทารกในครรภยี่หอ Panorama    Non-Invasive Prenatal Test (NIPT) 

ขาพเจาไดมีโอกาสในการสอบถามขอมูลจากแพทยหรือสถานพยาบาลที่ขาพเจาไดเขาไปติดตอ และตระหนักถึงความแมนยำของการตรวจ ขอจำกัด และทางเลือกอื่นๆแลว ขาพเจาตองการและ 

อนุญาตใหหองปฏิบัติการทำการตรวจวิเคราะหสิ่งสงตรวจของขาพเจาสำหรับการตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมที่กลาวไวขางตน ขาพเจารับทราบดีวาขาพเจาจะตองลงลายมือชื่อในเอกสารให 

ความยินยอมฉบับนี้ที่จะถูกสงไปพรอมกับสิ่งสงตรวจ

คํายินยอมของผูใหตรวจ/Patient Consent statement:

               ถึงแมวาการตรวจคัดกรอง Panorama     จะสามารถตรวจหาความผิดปกติทางดานจํานวนของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y ไดดวยความแมนยำสูง แตไมสามารถตรวจเจอ

ความผิดปกตินี้ไดทั้งหมด 100 เปอรเซ็นต และไมสามารถตรวจเจอความผิดปกติทางดานรูปรางของโครโมโซมดังกลาวได การที่ผลออกมาวามีความเสี่ยงต่ำ หมายความวาทารกในครรภมีความเสี่ยง

นอยมากที่มีความผิดปกติ ในดานจำนวนของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y แตไมสามารถรับรองผลไดวาโครโมโซมอื่นๆ นอกเหนือจากโครโมโซมขางตนนั้นไมมีความผิดปกติใดๆ และไม

สามารถยืนยันไดวาทารกในครรภ มีโครโมโซมดังกลาวปกติ หรือวาจะไมมีปญหาอื่นๆในระหวางการตั้งครรภ หรือวาทารกในครรภจะเกิดมาสุขภาพสมบูรณแข็งแรง

               ในกรณีที่หองปฏิบัติการไมสามารถรายงานผลไดหรือผลของการตรวจไมถูกตองนั้นอาจเกิดมาจากสาเหตุตางๆเหลานี้ เชน ปริมาณดีเอ็นเอของทารกมีนอยเกินไปที่จะทำการวิเคราะหได

การเจาะเลือดที่ไมถูกตอง ความลาชาในการขนสงสิ่งสงตรวจมายังหองปฏิบัติการ ดัชนีมวลกาย (BMI) ของคนไขที่สูงเกินไป การสลับสิ่งสงตรวจ ความผิดพลาดของหองปฏิบัติการ มีการผสมกัน

ระหวางเซลลปกติกับเซลลผิดปกติในทารก (mosaicism)  หรือเหตุการณบางอยางที่นอกเหนือการควบคุมของทางหองปฏิบัติการ

               สำหรับในกรณีที่การตรวจวิเคราะหไมสามารถรายงานผลได เนื่องจากปริมาณดีเอ็นเอของทารกไมเพียงพอ หรือดวยเหตุผลอื่นๆ นั้น (อัตราการรายงานผลไมไดของการตรวจ Panorama   

อยูในระหวางรอยละ 3-5) ทางหองปฏิบัติการจะทําการรองขอใหมีการเจาะเลือดมารดาใหมเพื่อทําการตรวจวิเคราะหซ้ำ ทางหองปฏิบัติการจะไมคิดคาใชจายเพิ่มเติมสำหรับการสงสิ่งสงตรวจครั้งที่สอง

ในบางครั้งทางหองปฏิบัติการก็ไมสามารถรายงายผลการตรวจไดหลังจากทำการวิเคราะหสิ่งสงตรวจที่สงเขามาซ้ำ ซึ่งโอกาสเกิดขึ้นนอยมากๆ

               การตรวจ Panorama    ไมสามารถใชไดกับสตรีที่ตั้งครรภแฝดที่มากกวา 2 คนขึ้นไป เชน แฝด 3 เปนตน หรือสตรีตั้งครรภแฝดโดยการใชไขบริจาค หรือสตรีที่เคยผานการผาตัดเปลี่ยน

ไขกระดูกมากอน รวมทั้งการตั้งครรภแบบครรภแฝดแฝง (Vanishing Twin) ในกรณีที่มารดาและบิดามีความเกี่ยวของกันทางสายเลือด ไมวาจะมากหรือนอยก็ตาม บางครั้งทางหองปฏิบัติการก็ไม

สามารถรายงานผลของทารกในครรภไดเชนกัน สําหรับคูสามีภรรยาที่เกี่ยวของกันทางสายเลือดควรปรึกษาแพทยสําหรับเทคนิคการตรวจแบบอื่นๆ ที่เหมาะสมกวา

TM

TM  

               การตรวจคัดกรองเพื่อหาความเสี่ยงที่ทารกในครรภจะมีความผิดปกติของโครโมโซมโดย Panorama    นั้นเปนเพียงทางเลือกทางหนึ่งเทานั้น ปจจุบันนี้มีเทคนิคอื่นๆที่สามารถตรวจ

คัดกรองไดเชนกัน สำหรับรายละเอียดนั้น สามารถสอบถามไดกับแพทยหรือสถานพยาบาลไดโดยตรง สำหรับคนไขที่ตองการผลการตรวจวิเคราะหที่ชัดเจนเกี่ยวกับความผิดปกติของโครโมโซม

ในทารก การตรวจวินิจฉัยจากการเจาะน้ำคร่ำหรือชิ้นเนื้อรกนั้นเปนที่นิยมกันอยางแพรหลายเนื่องจากมีความแมนยำสูงกวา 99% 

TM
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