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บทนำ

 “คูมือการใหบริการ” เปนเอกสารที่ บริษัท บางกอก ไซโตเจเนติกซ เซ็นเตอร จำกัด ไดจัดทำขึ้นเพื่อแนะนำ
รายละเอียดการใหบริการการตรวจวิเคราะหทางหองปฏิบัติการของบริษัทฯ ในการตรวจวิเคราะหดานมนุษยพันธุศาสตร 
ซ่ึงคูมือฉบับน้ีไดนำเสนอขอมูลและรายละเอียดสำคัญท่ีผูใชบริการควรทราบ อาทิเชน รายการการตรวจวิเคราะหท่ีใหบริการ 
ระยะเวลาการรายงานผล  การเก็บตัวอยางสิ่งสงตรวจ  เกณฑการรับและปฏิเสธสิ่งสงตรวจ  และตัวอยางการรายงานผล
การตรวจวิเคราะหและการแปลผล  

 บริษัทฯ หวังเปนอยางย่ิงวาคูมือฉบับน้ีจะเปนประโยชนในการใหขอมูลการใหบริการ เพ่ือใหผูใชบริการมีความเขาใจ
ในรายละเอียดการใหบริการของบริษัทฯ

ขอแสดงความนับถือ

นาย อานนท เลิศไพบูลย
กรรมการผูจัดการ
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สารบัญ

หนา

การตรวจวิเคราะหดานเซลลพันธุศาสตร (Cytogenetics)

 • การวิเคราะหโครโมโซมของโรคพันธุกรรมกอนคลอดดวยเทคนิค G-banding

    (Karyotype for Pre-natal testing)

 • การวิเคราะหโครโมโซมของโรคพันธุกรรมหลังคลอดดวยเทคนิค G-Banding

    (Karyotype for Post-natal testing)

 • การรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมดวยเทคนิค G-Banding และการสนับสนุน

    การตรวจวิเคราะห

การวิเคราะหความผิดปกติของจำนวนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y ดวยเทคนิค QF-PCR

 • ประเภทสิ่งสงตรวจ

 • การรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมดวยเทคนิค QF-PCR และการสนับสนุนการตรวจวิเคราะห

การตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมความละเอียดสูงดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย

Chromosomal Microarray (CMA)

 • ประเภทสิ่งสงตรวจ

 • การรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย

 • การสนับสนุนผลการตรวจวิเคราะห

การตรวจคัดกรองหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม

Panorama™ Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT)

 • ประเภทสิ่งสงตรวจ

 • การรายงานผลการตรวจคัดกรองหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม

 • การสนับสนุนผลการตรวจวิเคราะห

 • การดำเนินการเมื่อมีการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ

 

รายการตรวจวิเคราะหที่ใหบริการเพิ่มเติม (นอกเหนือจากการตรวจของหองปฏิบัติการ)

ติดตอสอบถามและสถานที่สงตรวจ
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 บริษัท บางกอก ไซโตเจเนติกซ เซ็นเตอร จำกัด ดำเนินธุรกิจเปนหองปฏิบัติการทางการแพทย ซึ่งมีสถานะเปน

หองปฏิบัติการถาวรที่มีประสิทธิภาพ สามารถใหบริการตรวจวิเคราะหดานมนุษยพันธุศาสตรอยางมีคุณภาพ เปนที่ยอมรับ

นาเชื่อถือ และตรงตามความตองการของผูใชบริการ รวมทั้งสามารถสรางความพึงพอใจใหแกผูใชบริการ

 

 บริษัทฯ ใหบริการตรวจวิเคราะหดวยวิธีทดสอบที่มีความเหมาะสมและทันสมัย  เปนไปตามมาตรฐานสากล และ

สอดคลองกับมาตรฐานวิชาชีพ  มีระบบจัดเก็บและรักษาความปลอดภัยของขอมูลของผูใชบริการอยางเหมาะสม บริษัทฯ

มุงมั่นในการบริหารงานและมีการจัดทำระบบบริหารจัดการคุณภาพใหเปนไปอยางมีประสิทธิภาพ เพื่อพัฒนาและปรับปรุง

การดำเนินงานใหเกิดความนาเช่ือถือและความม่ันใจกับผูใชบริการ โดยดำเนินตามหลักขอกำหนดดานคุณภาพและความสามารถ

ของหองปฏิบัติการ ISO 15189 และขอกำหนดดานความปลอดภัยหองปฏิบัติการ ISO 15190 

รายการตรวจวิเคราะหทางหองปฏิบัติการ

 1. การตรวจวิเคราะหดานเซลลพันธุศาสตร (Cytogenetics) 

 2. การวิเคราะหความผิดปกติของจำนวนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y ดวยเทคนิค QF-PCR 

 3. การตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมที่มีความละเอียดสูงดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย 

    Chromosomal Microarray (CMA)

 4. การตรวจคัดกรองหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม  Panorama™ 

    Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT)
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1. การตรวจวิเคราะหดานเซลลพันธุศาสตร (Cytogenetics) 
 การตรวจวิเคราะหดานเซลลพันธุศาสตรเปนการศึกษาโครโมโซมในระยะเมทาเฟส  ( metaphase )  เพื่อชวยวินิจฉัยสาเหตุ
การเกิดโรคทางพันธุกรรมอันเนื่องมาจากความผิดปกติของจำนวนและรูปรางของโครโมโซม  ซึ่งทำการเพิ่มปริมาณเซลลโดยเพาะเลี้ยง
และนำมาเตรียมโครโมโซมในระยะเมทาเฟส และนำไปวิเคราะหโครโมโซมแตละแทงทั้งจำนวนและรูปราง  ดวยเทคนิค G-banding ที่
มีความละเอียดของแถบสีโครโมโซมที่ระดับ 400-550  แถบ (400-550 Bands Per Haploid Set level) และวิเคราะหตามเกณฑของ 
An International System for Human Chromosome Nomenclature 2016 (ISCN 2016)  และ  Standards and Guidelines 
for Clinical Genetics Laboratories 2009 edition  โดย American College of Medical Genetics  ( Clinical Cytogenetics ) 
โดยมีชื่อเรียกวา  “การตรวจ Karyotyping”  ซึ่งในบางบริบทอาจเรียกการตรวจนี้  วา Chromosome Study หรือ GTG – Banding 
หรือ G – Banding ก็ไดโดยมีจุดประสงคและความหมายการตรวจวิเคราะหเชนเดียวกัน
1.1 การวิเคราะหโครโมโซมของโรคพันธุกรรมกอนคลอดดวยเทคนิค G-banding (Karyotype for Pre-natal testing)
 การตรวจขั้นพื้นฐานของการวิเคราะหโครโมโซม  โดยมุงเนนการวิเคราะหจำนวนและรูปรางของโครโมโซมจากสิ่งสงตรวจ
กอนคลอด  เพื่อประกอบการวินิจฉัยโรคทางพันธุกรรมของสูตินรีแพทย  กอนที่ทารกในครรภจะคลอดเพื่อเปนการวางแผนการดูแล
และรักษาทางคลินิกของผูปวยตั้งครรภ
 หมายเหตุ เทคนิคดังกลาวนี้ทางหองปฏิบัติการไดผานการรับรองความสามารถทางหองปฏิบัติการ ISO 15189 : 2012 และ 
   ISO 15190 : 2003

 1.1.1 ขอบงชี้การตรวจ มีดังนี้ 
  - ผูปวยตั้งครรภที่มีอายุตั้งแต 35 ปขึ้นไป ณ วันกำหนดคลอด
  - ผูปวยที่มีประวัติครอบครัว เคยมีบุตรที่มีความผิดปกติของโครโมโซม
  - ผูปวยที่มีประวัติโครโมโซมผิดปกติแบบ balanced translocation  หรือสามีมีประวัติโครโมโซมผิดปกติใน
    ลักษณะดังกลาว
  - ผูปวยที่มีประวัติเปนพาหะของโรคพันธุกรรม X-linked recessive 
  - ผูปวยที่ไดรับการตรวจวิเคราะหทางดาน biochemical screening แลวพบวามีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภ
    จะมีความผิดปกติของโครโมโซม
  - ผูปวยตั้งครรภที่ตรวจพบความผิดปกติของทารกจากการตรวจ ultrasound
  - ผูปวยตั้งครรภที่มีความวิตกกังวลเกี่ยวกับทารกในครรภจะมีความผิดปกติของโครโมโซม
  - ผูปวยที่มีประวัติเคยแทงบุตรจากการตั้งครรภ
  - ผูปวยตั้งครรภที่ไดรับดุลยพินิจจากแพทยใหทำการตรวจวิเคราะหโครโมโซมของทารกในครรภ 

ตารางที่ 1 ขอมูลทางเทคนิคของการตรวจวิเคราะหโครโมโซมของโรคพันธุกรรมกอนคลอดดวยเทคนิค G-Banding

การวิเคราะหโครโมโซมของโรคพันธุกรรมกอนคลอดดวยเทคนิค G-Banding

หลักวิธีการตรวจวิเคราะห
ขอมูลของสิ่งสงตรวจ

ประเภทสิ่งสงตรวจ ปริมาตร (ml)
ใบคำขอสงตรวจ ระยะเวลาในการรายงานผล*

G-banding technique
(cytogenetics)

- น้ำคร่ำ (amniotic fluid)
/ no preservative

15-20 ml
(บรรจุดวย syringe 
หรือ plastic tube)

1-3 ml 
(บรรจุดวย heparin
50 I.U./ml)

- เลือดจากสายสะดือทารก
กอนคลอด (percutaneous 
umbilical cord blood 
sampling; PUBS)

Pre-natal Analysis 
Request Form

14-18 วัน**

7-10 วัน

หมายเหตุ
* ระยะเวลารายงานผล เริ่มนับตั้งแตเวลาที่สิ่งสงตรวจมาถึงบริษัทฯ 

** ระยะเวลารายงานผลของสิ่งสงตรวจที่เปนน้ำคร่ำ สำหรับการตรวจวิเคราะหโครโมโซมของโรคพันธุกรรมกอนคลอด ขึ้นอยูกับปริมาณและ

อัตราการเจริญเติบโตของเซลลน้ำคร่ำ (Amniotic fluid cell) ของแตละบุคคล
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 1.1.2 ขอจำกัดของการตรวจ
  การตรวจวิเคราะหดานเซลลพันธุศาสตรไมสามารถตรวจวิเคราะหโครโมโซมที่มีความผิดปกติขนาดเล็กกวา 10 MB  ได 
เชน  microdeletion, microduplication, cryptic chromosomal rearrangement เปนตน  (แนะนำใหตรวจวิเคราะหดวยเทคนิคทาง
ดาน molecular cytogenetics หรือ molecular genetics เพิ่มเติม)

 1.1.3 ประเภทสิ่งสงตรวจ
  1.1.3.1 น้ำคร่ำ (Amniotic fluid)
             ก. ระยะเวลาการรายงานผลการตรวจวิเคราะห
                 - ระยะเวลามาตรฐานสำหรับการรายงานผล คือ 14 - 18 วัน ขึ้นอยูกับปริมาณ และอัตราการเจริญเติบโต
        ของเซลลน้ำคร่ำของแตละบุคคล
                 - กรณีที่ผลการตรวจวิเคราะหพบวามีความผิดปกติ  ทางหองปฏิบัติการจะทำการรายงานผลแกผูใชบริการ
        โดยเร็วที่สุด  ผานทางโทรศัพท  โทรสารหรือจดหมายอิเล็กทรอนิกส  แลวจึงดำเนินการออกผลและสง
        ใบรายงานผลในลำดับตอไป
             ข. วิธีเตรียมผูปวยกอนเก็บสิ่งสงตรวจ 
                 - ผูปวยตั้งครรภตองมีอายุครรภอยูในชวงระหวาง 16 ถึง 21 สัปดาห 
                 - กรณีตองการขอคำปรึกษาทางพันธุกรรมกอนการตรวจ กรุณาติดตอบริษัทฯ เพ่ือทำการนัดหมายผูเช่ียวชาญ
         ในการใหคำปรึกษาขอกำหนดในการเก็บและนำสงสิ่งสงตรวจ 
             ค. การเก็บสิ่งสงตรวจและการเก็บรักษา
                 - เจาะเก็บดวยวิธี  amniocentesis  จากผูปวยตั้งครรภที่มีอายุครรภ 16 - 21 สัปดาห  โดยใช  sterile 
        disposable syringe อาจดูดน้ำคร่ำ 1 ml ทิ้งกอน  เพื่อปองกันการปนเปอนเซลลแม  แลวดูดเก็บตอ
        จากนั้น ปริมาตร 15-20 ml  อาจเก็บใน syringe ท่ีดูดน้ันหรือยายไปเก็บใสภาชนะท่ีปราศจากเช้ือและมี
        ฝาเกลียวปดแนน และ/หรือหุมฝาดวย แผน parafilm พันใหแนนปองกันไมใหมีการรั่วซึม การสงน้ำคร่ำ
        ที่เก็บใน syringe ตองปดปลอกเข็ม ตรึงกระบอกสูบ ใหแนน และ/หรือพันดวยแผน parafilm ติดฉลาก 
        ชื่อ-สกุล  ของผูปวยทุกหลอด  เก็บที่อุณหภูมิหอง  (กรณีนำสงตรวจวันเดียวกับวันที่เจาะ)  หรือเก็บที่
        อุณหภูมิ 4-8°C (กรณีที่ไมนำสงทันที) และนำสงพรอมกับใบคำขอสงตรวจโดยเร็วที่สุด 
                 - การเก็บสิ่งสงตรวจใหเก็บดวยวิธีปลอดเชื้อเพื่อหลีกเลี่ยงการปนเปอนของสิ่งสงตรวจ  ภาชนะที่บรรจุสิ่ง
        สงตรวจตองปราศจากเชื้อโดยเปน plastic tube ขนาด 15 ml  ซึ่งสามารถติดตอขอรับไดที่บริษัทฯ 
        หรือบรรจุดวย syringe ขนาด 10 ml จำนวน 2 หลอด หรือ ขนาด 20 ml จำนวน 1 หลอด
             ง. การนำสงสิ่งสงตรวจ
                 - หากเก็บน้ำคร่ำแลวนำสงโดยเร็วที่สุด 
                 - ส่ิงสงตรวจตองนำสงพรอมใบคำรองขอสงตรวจ Pre-natal Analysis Request Form (โปรดดูภาคผนวก)  
        ซ่ึงกรอกรายละเอียดครบถวนตามหัวขอท่ีเก่ียวของในใบคำขอสงตรวจ เขียนดวยตัวบรรจงชัดเจนควรระบุ
        ขอบงช้ีการตรวจและประวัติผูปวยทุกคร้ัง เน่ืองจากใบคำรองขอสงตรวจเปนขอมูลสำคัญประกอบการตรวจ
        วิเคราะห ควรกรอกขอมูลแพทยผูสงตรวจและโรงพยาบาลใหชัดเจน เพราะเปนขอมูลท่ีจะตองปรากฏบน
        ใบรายงานผลการตรวจวิเคราะห
        หมายเหต ุ กรณีสิ่งสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจ  หรือใบคำขอสงตรวจไมชัดเจน 
        บริษัทฯ  จะไมออกใบรายงานผลจนกวาจะไดรับการติดตอเพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสง
        ตรวจหรือเมื่อไดรับขอมูลเพียงพอ
                 - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่กรุงเทพมหานครและปริมณฑล สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพื่อจัดเตรียม
        พนักงานไปรับสิ่งสงตรวจ ณ สถานรับบริการ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
      - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่ตางจังหวัด  สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ  เพื่อประสานงานใหบริษัทขนสง
        ไปรับสิ่งสงตรวจจากสถานรับบริการมายังบริษัทฯ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น
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             จ. เกณฑการยอมรับและการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ
      I. สิ่งสงตรวจไมมีขอมูล มีขอมูลไมถูกตอง หรือมีขอมูลไมครบถวน 
                    - สิ่งสงตรวจที่ไมมีการติดฉลากระบุตัวผูปวย เชน ไมมีชื่อ นามสกุล
                    - ใบคำขอสงตรวจกรอกรายละเอียดไมถูกตอง ไมชัดเจน หรือกรอกขอมูลไมครบถวน เชน ไมมีช่ือ นามสกุล 
           ไมมีการระบุรายละเอียดผูสงตรวจ  สถานที่สงตรวจ  หรือการตรวจวิเคราะหที่ตองการหรือสงตรวจผิด
           ประเภทการตรวจซึ่งไมอยูในขอบขายรายการใหบริการของบริษัทฯ
                    - สิ่งสงตรวจไมสอดคลองกับใบคำขอสงตรวจ
                    - ไมมีใบคำขอสงตรวจแนบมากับสิ่งสงตรวจ หรือไมมีสิ่งสงตรวจมาพรอมกับใบคำขอสงตรวจ
      II. ลักษณะสิ่งสงตรวจไมเหมาะสมสำหรับกรณีน้ำคร่ำ
                    - สิ่งสงตรวจที่จัดเก็บไมถูกตอง เชน จัดเก็บในภาชนะที่ไมปราศจากเชื้อ 
                    - ภาชนะที่ใสสิ่งสงตรวจแตก หกเลอะเทอะ ไมปดจุก จุกหาย หรือปดฝาภาชนะไมแนน 
                    - ส่ิงสงตรวจเสียสภาพจากปกติหรือมีส่ิงแปลกปลอมปะปน เชน แหง ขุนจากการปนเปอนดวยเช้ือแบคทีเรีย 
          เม็ดเลือดแดง และ/หรือปนขี้เทา (meconium)
                    - สิ่งสงตรวจมีปริมาตรนอยกวาที่กำหนด (15 ml) โดยหองปฏิบัติการอาจพิจารณาทำการตรวจวิเคราะห
           ใหตามความเหมาะสมและจะบันทึกไวในใบคำรองแจงส่ิงสงตรวจไมเหมาะสมตอการวิเคราะห  (โปรดดู
           ภาคผนวก) หรือสื่ออิเล็กทรอนิกสเพื่อใหทราบประวัติของสิ่งสงตรวจ
                    - สิ่งสงตรวจที่ผานการแชแข็ง 
                    - สิ่งสงตรวจถูกเก็บตัวอยางในระยะเวลานานเกิน 3 วัน เมื่อมาถึงบริษัทฯ
  1.1.3.2 เลือดจากสายสะดือทารกกอนคลอด (Percutaneous umbilical cord blood sampling; PUBS)
             ก. ระยะเวลาการรายงานผลการตรวจวิเคราะห
                 - ระยะเวลามาตรฐานสำหรับการรายงานผล คือ 7 - 10 วัน 
                 - กรณีที่ผลการตรวจวิเคราะหพบวามีความผิดปกติ  ทางหองปฏิบัติการจะทำการรายงานผลแกผูใชบริการ 
        โดยเร็วที่สุด ผานทางโทรศัพท โทรสารหรือจดหมายอิเล็กทรอนิกสเปนเบื้องตน แลวจึงดำเนินการออกผล 
        และสงใบรายงานผลในลำดับตอไป
             ข. วิธีเตรียมผูปวยกอนเก็บสิ่งสงตรวจ 
                 - ผูปวยตั้งครรภตองมีอายุครรภตั้งแต 22 สัปดาหขึ้นไป โดยขึ้นอยูกับดุลยพินิจของแพทย
                 - กรณีตองการขอคำปรึกษาทางพันธุกรรมกอนการตรวจ  กรุณาติดตอบริษัทฯ  เพื่อทำการนัดหมาย
        ผูเชี่ยวชาญในการใหคำปรึกษาขอกำหนดในการเก็บและนำสงสิ่งสงตรวจ 
             ค. การเก็บสิ่งสงตรวจและการเก็บรักษา
                 - เจาะเก็บดวยวิธี cordocentesis ปริมาตร 1-3 ml จากผูปวยต้ังครรภท่ีมีอายุครรภต้ังแต 22 สัปดาหข้ึนไป 
        โดยขึ้นอยูกับดุลยพินิจของแพทย บรรจุในหลอดปราศจากเชื้อที่ผสม heparin 50 I.U./ml (ฝาสีเขียว) 
        เพ่ือไมใหเลือดแข็งตัว ปดฝาใหแนนแลวพลิกหลอดไปมาเบาๆ เพ่ือใหเลือดผสมกับสารกันเลือดแข็งตัวใหท่ัว 
        ติดฉลาก ช่ือ-สกุล ของผูปวยทุกหลอด เก็บท่ีอุณหภูมิหองและนำสงพรอมกับใบคำขอสงตรวจโดยเร็วท่ีสุด 
        ถาไมสามารถสงไดทันที ใหเก็บที่อุณหภูมิ 4-8 °C ไมควรเกิน 24 ชั่วโมง โดยหามแชแข็ง
        หมายเหตุ บริษัทฯ ไมรับรองการรายงานผล  ในกรณีผูใชบริการสงสิ่งสงตรวจเกินกำหนดระยะเวลา
        ในการสงตรวจ
             ง. การนำสงสิ่งสงตรวจ
                 - หากเก็บเลือดแลวนำสงโดยเร็วที่สุด บรรจุในหลอดปราศจากเชื้อที่ผสม heparin 50 I.U./ml (ฝาสีเขียว)
                 - หากไมสามารถนำสงไดในทันที ใหเก็บรักษาในตูเย็นอุณหภูมิ 4-8 °C 
                 - ส่ิงสงตรวจตองนำสงพรอมใบคำรองขอสงตรวจ Pre-natal Analysis Request Form (โปรดดูภาคผนวก) 
        ซ่ึงกรอกรายละเอียดครบถวนตามหัวขอท่ีเก่ียวของในใบคำขอสงตรวจ เขียนดวยตัวบรรจงชัดเจน ควร
        ระบุขอบงช้ีการตรวจและประวัติผูปวยทุกคร้ัง เน่ืองจากเปนขอมูลสำคัญประกอบการตรวจวิเคราะห ควร
        กรอกขอมูลแพทยผูสงตรวจและโรงพยาบาลใหชัดเจน เพราะเปนขอมูลท่ีจะตองปรากฏบนใบรายงานผล
        การตรวจวิเคราะห



คูมือการใหบริการ : บริษัท บางกอก ไซโตเจเนติกซ เซ็นเตอร จำกัด 
5

                 - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่กรุงเทพมหานครและปริมณฑล สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพื่อจัดเตรียม
        พนักงานไปรับสิ่งสงตรวจ ณ สถานรับบริการ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
                 - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่ตางจังหวัด สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพื่อประสานงานใหบริษัทขนสงไป
        รับสิ่งสงตรวจจากสถานรับบริการมายังบริษัทฯ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
             จ. เกณฑการยอมรับและการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ
      I. สิ่งสงตรวจไมมีขอมูล มีขอมูลไมถูกตอง หรือมีขอมูลไมครบถวน 
                    - สิ่งสงตรวจที่ไมมีการติดฉลากระบุตัวผูปวย เชน ไมมีชื่อ นามสกุล
                    - ใบคำขอสงตรวจกรอกรายละเอียดไมถูกตอง ไมชัดเจน หรือกรอกขอมูลไมครบถวน เชน ไมมีช่ือ นามสกุล 
           ไมมีการระบุรายละเอียดผูสงตรวจ  สถานท่ีสงตรวจ  หรือการตรวจวิเคราะหท่ีตองการหรือสงตรวจผิด
           ประเภทการตรวจซึ่งไมอยูในขอบขายรายการใหบริการของบริษัทฯ
                    - สิ่งสงตรวจไมสอดคลองกับใบคำขอสงตรวจ
                    - ไมมีใบคำขอสงตรวจแนบมากับสิ่งสงตรวจ  หรือไมมีสิ่งสงตรวจมาพรอมกับใบคำขอสงตรวจไมควร
           เกิน 24 ชั่วโมง โดยหามแชแข็ง
           หมายเหตุ กรณีส่ิงสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจมาดวย บริษัทฯ จะไมออกใบราย
           งานผลจนกวาจะไดรับการติดตอเพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสงตรวจหรือเมื่อไดรับขอมูล
           เพียงพอ
      II. ลักษณะสิ่งสงตรวจไมเหมาะสมสำหรับกรณีเลือดจากสายสะดือทารกกอนคลอด
                    - สิ่งสงตรวจที่จัดเก็บมาไมถูกตอง  เชน จัดเก็บในภาชนะที่ไมปราศจากเชื้อ  ชนิดหลอดเก็บเลือดไมตรง
           ตามประเภทการตรวจ (สำหรับดานเซลลพันธุศาสตรบรรจุใน heparin 50 I.U./ml (ฝาสีเขียว) สำหรับ
           ดานอณูพันธุศาสตรบรรจุใน EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง))
                    - ภาชนะใสสิ่งสงตรวจแตก หกเลอะเทอะ ไมปดจุก จุกหาย หรือปดฝาภาชนะไมแน
                    - ส่ิงสงตรวจเสียสภาพจากปกติหรือมีส่ิงแปลกปลอมปะปน เชน เลือดท่ีแข็งตัวเปนล่ิมหรือเกิดภาวะ clot 
           ทั้งแบบ complete และ partial clot 
                    - เลือดที่มีปริมาณนอยกวาที่กำหนด (1 ml) 
                    - เลือดจาก cord blood  ที่ไมผานการตรวจแยกโดยวิธี acid elution และ fetal stained  หรือผาน
           การตรวจแยกแลวพบวามี maternal cell ปน            
                    - เลือดที่เกิด hemolysis สำหรับเลือดที่มี hemolysis มากจนเห็นไดชัดเจน (complete hemolysis) 
           จะถูกปฏิเสธการรับสิ่งสงตรวจและขอใหจัดเก็บสิ่งสงตรวจใหมอีกครั้ง  ในกรณีที่เลือดมี  hemolysis 
           เล็กนอยถึงปานกลาง  (partial hemolysis)  โดยหองปฏิบัติการบริษัทฯ  อาจพิจารณาทำการตรวจ
           วิเคราะหใหตามความเหมาะสม และจะบันทึกไวในใบคำรองแจงส่ิงสงตรวจไมเหมาะสมตอการวิเคราะห 
           (โปรดดูภาคผนวก) หรือสื่ออิเล็กทรอนิกสเพื่อใหทราบประวัติของสิ่งสงตรวจ
                    - สิ่งสงตรวจที่ผานการแชแข็ง หรือ ไมไดเก็บไวที่อุณหภูมิ 4-8 °C
                    - สิ่งสงตรวจถูกเก็บตัวอยางในระยะเวลานานเกิน 2 วัน เมื่อมาถึงบริษัทฯ
           หมายเหตุ สำหรับเลือดจาก cord blood (ท้ังกอนคลอดและหลังคลอด) ควรจะมีการตรวจ acid elution 
           กอนนำมาสงใหหองปฏิบัติการ เพื่อตรวจหาการปนเปอนของเลือดแม โดยปกติหากไมมีการตรวจหรือ
           ตรวจแลวพบวามีการปนเปอนของเลือดแม หองปฏิบัติการจำเปนตองปฏิเสธสิ่งสงตรวจ แตหากยืนยัน
           การสงตรวจ หองปฏิบัติการจะดำเนินการตรวจโดยถือวาสิ่งสงตรวจนั้นเปนเลือดของลูกทั้งหมด
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1.2 การวิเคราะหโครโมโซมของโรคพันธุกรรมหลังคลอดดวยเทคนิค G-Banding (Karyotype for Post-natal testing)
 การตรวจขั้นพื้นฐานของการวิเคราะหโครโมโซม โดยมุงเนนการวิเคราะหจำนวนและรูปรางของโครโมโซมจากสิ่งสงตรวจหลังคลอด 
เพื่อประกอบการวินิจฉัยสาเหตุของโรคทางพันธุกรรมของแพทย และเปนการเตรียมความพรอมเพื่อวางแผนการมีบุตรของผูปวย เปนตน
 หมายเหตุ  เทคนิคดังกลาวนี้ทางหองปฏิบัติการไดผานการรับรองความสามารถทางหองปฏิบัติการ  ISO 15189 : 2012  และ 
ISO 15190 : 2003

ตารางท่ี 2 ขอมูลทางเทคนิคของการตรวจวิเคราะหโครโมโซมของโรคพันธุกรรมหลังคลอดดวยเทคนิค G-Banding

การวิเคราะหโครโมโซมของโรคพันธุกรรมหลังคลอดดวยเทคนิค G-Banding

หลักวิธีการตรวจวิเคราะห
ขอมูลของสิ่งสงตรวจ

ประเภทสิ่งสงตรวจ ปริมาตร (ml)
ใบคำขอสงตรวจ ระยะเวลาในการรายงานผล*

G-banding technique
(cytogenetics)

เลือด (Peripheral blood) 
/ บรรจุในหลอด heparin 
50 I.U./ml (ฝาสีเขียว)

1-3 ml

1-3 mlเลือดจากสายสะดือทารก
หลังคลอด (Fetal cord 
blood) / บรรจุในหลอด 
heparin 50 I.U./ml 
(ฝาสีเขียว)

หมายเหตุ
* ระยะเวลารายงานผล เริ่มนับตั้งแตเวลาที่สิ่งสงตรวจมาถึงบริษัทฯ

Post-natal
Analysis Request 
Form

7-10 วัน

 1.2.1 ขอบงชี้การตรวจ มีดังนี้
  - ผูปวยที่มีอาการปญญาออน 
  - ผูปวยที่มีพัฒนาการชา 
  - ผูที่มีความพิการแตกำเนิด ไมวาจะมีภาวะปญญาออนหรือไม 
  - ผูที่มีภาวะปญญาออนและพัฒนาการชา รวมกับมี dysmorphic feature 
  - ผูปวยที่เปนหนุมหรือสาวชากวาปกติ 
  - ผูปวยที่มีอวัยวะเพศกำกวม 
  - ผูปวยที่ตัวเตี้ย และ/หรือมีภาวะ amenorrhea 
  - คูสามี ภรรยา ที่เปนหมัน 
  - คูสามี ภรรยา ที่ภรรยามีประวัติแทงเองตั้งแต 2 ครั้งขึ้นไป 
  - บิดามารดาของผูปวยที่มีความผิดปกติทางโครงสรางของโครโมโซม
  - ผูปวยที่มีประวัติโครโมโซมผิดปกติแบบ balanced translocation 
  - ผูปวยที่ไดรับรังสีหรือสารกัมมันตรังสีปริมาณสูง 
  - ผูปวยที่ไดรับดุลยพินิจจากแพทยใหทำการตรวจวิเคราะหโครโมโซม
 1.2.2 ประเภทสิ่งสงตรวจ
         1) เลือด (Peripheral blood)  หรือเลือดจากสายสะดือทารกหลังคลอด (Fetal cord blood)  ใสลงในหลอด heparin 
  50 I.U./ml (ฝาสีเขียว)
  ก. ระยะเวลาการรายงานผลการตรวจวิเคราะห
      - ระยะเวลามาตรฐานสำหรับการรายงานผล คือ 7 - 10 วัน 
      - กรณีที่ผลการตรวจวิเคราะหพบวามีความผิดปกติ ทางหองปฏิบัติการจะทำการรายงานผลแกผูใชบริการโดยเร็วที่สุด 
        ผานทางโทรศัพท โทรสารหรือจดหมายอิเล็กทรอนิกส แลวจึงดำเนินการออกผล และสงใบรายงานผลในลำดับตอไป
  ข. วิธีเตรียมผูปวยกอนเก็บสิ่งสงตรวจ 
      - ผูปวยที่มีความประสงคตองการตรวจ ไมตองเตรียมตัวใดๆ เปนพิเศษ
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      - กรณีตองการขอคำปรึกษาทางพันธุกรรมกอนการตรวจ กรุณาติดตอบริษัทฯ เพ่ือทำการนัดหมายผูเช่ียวชาญในการ
        ใหคำปรึกษาขอกำหนดในการเก็บและนำสงสิ่งสงตรวจ 
  ค. การเก็บสิ่งสงตรวจและการเก็บรักษา
      - เจาะเก็บดวยวิธี venipuncture ปริมาตร 1 - 3 ml จากผูปวย  (ซึ่งไมตองเตรียมตัวเปนพิเศษแตอยางใด) บรรจุ
        ในหลอดปราศจากเชื้อที่ผสม heparin 50 I.U./ml (ฝาสีเขียว)  เพื่อไมใหเลือดแข็งตัว  ปดฝาใหแนนแลวพลิก 
        หลอดไปมาเบาๆ  เพื่อใหเลือดผสมกับสารกันเลือดแข็งใหทั่ว  ติดฉลาก  ชื่อ-สกุล  ของผูปวยทุกหลอด  เก็บที่
        อุณหภูมิหองและนำสงพรอมกับใบคำขอสงตรวจโดยเร็วท่ีสุด ถาไมสามารถสงไดทันที ใหเก็บท่ีอุณหภูมิ 4-8°C 
        ไมควรเกิน 24 ชั่วโมงโดยหามแชแข็ง
        หมายเหตุ บริษัทฯไมรับรองการรายงานผล  ในกรณีผูใชบริการสงสิ่งสงตรวจเกินกำหนดระยะเวลาในการสงตรวจ
  ง. การนำสงสิ่งสงตรวจ
      - หากเก็บเลือดแลวนำสงโดยเร็วที่สุด บรรจุในหลอดปราศจากเชื้อที่ผสม heparin 50 I.U./ml (ฝาสีเขียว)
      - หากไมสามารถนำสงไดในทันที ใหเก็บรักษาในตูเย็นที่อุณหภูมิ 4-8 °C
      - สิ่งสงตรวจตองนำสงพรอมใบคำรองขอสงตรวจ  Post-natal Analysis Request Form  (โปรดดูภาคผนวก)  ซึ่ง
        กรอกรายละเอียดครบถวนตามหัวขอที่เกี่ยวของในใบคำขอสงตรวจ  เขียนดวยตัวบรรจงชัดเจน  ควรระบุขอบงชี้
        การตรวจและประวัติผูปวยทุกครั้งเนื่องจากเปนขอมูลสำคัญประกอบการตรวจวิเคราะห  ควรกรอกขอมูลแพทย
        ผูสงตรวจและโรงพยาบาลใหชัดเจน เพราะเปนขอมูลที่จะตองปรากฏบนใบรายงานผลการตรวจวิเคราะห
      - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่กรุงเทพมหานครและปริมณฑล สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพื่อจัดเตรียมพนักงาน
        ไปรับสิ่งสงตรวจ ณ สถานรับบริการ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
      - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่ตางจังหวัด  สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพื่อประสานงานใหบริษัทขนสงไปรับสิ่งสง
        ตรวจจากสถานรับบริการมายังบริษัทฯ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
  จ. เกณฑการยอมรับและการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ
     I. สิ่งสงตรวจไมมีขอมูล มีขอมูลไมถูกตอง หรือมีขอมูลไมครบถวน 
        - สิ่งสงตรวจที่ไมมีการติดฉลากระบุตัวผูปวย เชน ไมมีชื่อ นามสกุล
        - ใบคำขอสงตรวจกรอกรายละเอียดไมถูกตอง  ไมชัดเจน หรือกรอกขอมูลไมครบถวน  เชน ไมมีชื่อ นามสกุล ไมมี
          การระบุรายละเอียดผูสงตรวจ สถานท่ีสงตรวจ หรือการตรวจวิเคราะหท่ีตองการหรือสงตรวจผิดประเภทการตรวจ
          ซึ่งไมอยูในขอบขายรายการใหบริการของบริษัทฯ
        - สิ่งสงตรวจไมสอดคลองกับใบคำขอสงตรวจ
        - ไมมีใบคำขอสงตรวจแนบมากับสิ่งสงตรวจ หรือไมมีสิ่งสงตรวจมาพรอมกับใบคำขอสงตรวจ
        หมายเหตุ  กรณีสิ่งสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจมาดวย  บริษัทฯ  จะไมออกใบรายงานผล
        จนกวาจะไดรับการติดตอเพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสงตรวจหรือเมื่อไดรับขอมูลเพียงพอ
     II. ลักษณะสิ่งสงตรวจไมเหมาะสมสำหรับกรณีเลือด
        - ส่ิงสงตรวจท่ีจัดเก็บมาไมถูกตอง เชน จัดเก็บในภาชนะท่ีไมปราศจากเช้ือ ชนิดหลอดเก็บเลือดไมตรงตามประเภท
          การตรวจ (สำหรับดานเซลลพันธุศาสตรบรรจุใน  heparin 50 I.U./ml (ฝาสีเขียว)  สำหรับดานอณูพันธุศาสตร
          บรรจุใน EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง))
        - ภาชนะใสสิ่งสงตรวจแตก หกเลอะเทอะ ไมปดจุก จุกหาย หรือปดฝาภาชนะไมแนน  
        - สิ่งสงตรวจเสียสภาพจากปกติหรือมีสิ่งแปลกปลอมปะปน เชน เลือดที่แข็งตัวเปนลิ่มหรือเกิดภาวะ clot ทั้งแบบ 
          complete และ partial clot 
        - เลือดที่มีปริมาณนอยกวาที่กำหนด  (1 ml)  สำหรับเลือดที่มี  hemolysis  มากจนเห็นไดชัดเจน  (complete 
          hemolysis) จะถูกปฏิเสธการรับสิ่งสงตรวจและขอใหจัดเก็บสิ่งสงตรวจใหมอีกครั้ง
        - กรณีที่เลือดมี hemolysis เล็กนอยถึงปานกลาง (partial hemolysis) โดยหองปฏิบัติการบริษัทฯ อาจพิจารณา
          ทำการตรวจวิเคราะหใหตามความเหมาะสม และจะบันทึกไวในใบคำรองแจงส่ิงสงตรวจไมเหมาะสมตอการวิเคราะห 
          (โปรดดูภาคผนวก) หรือสื่ออิเล็กทรอนิกสเพื่อใหทราบประวัติของสิ่งสงตรวจ
        - สิ่งสงตรวจที่ผานการแชแข็ง หรือ ไมไดเก็บไวที่อุณหภูมิ 4-8 °C
        - สิ่งสงตรวจถูกเก็บตัวอยางในระยะเวลานานเกิน 2 วัน เมื่อมาถึงบริษัทฯ
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1.3 การรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมดวยเทคนิค G-Banding และการสนับสนุนการตรวจวิเคราะห
 การรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซม จะแสดงภาพการจัดเรียงโครโมโซมในใบรายงานผล พรอมระบุการเขียนผลการวิเคราะห
โครโมโซมตามหลักของ  An International System for Human Cytogenetic Nomenclature (ISCN:2016)  และระบุคำอธิบายผล
การวิเคราะหเพื่อแปลผลทางคลินิก (Interpretation)
 1.3.1 ผลการวิเคราะหรายงานเปนปกติ 
         เมื่อวิเคราะหโครโมโซมแลวไมพบความผิดปกติจากการจัดเรียงโครโมโซม ใบรายงานผล Cytogenetics Report จะ
แสดงภาพการจัดเรียงโครโมโซมทางขวามือ  พรอมกับการวินิจฉัยทางคลินิกวาเปนปกติ ดังภาพที่ 1 โดยผูเชี่ยวชาญจะระบุการเขียน 
karyotype ตามหลัก ISCN เปนดังนี้
         - กรณีของเพศหญิงปกติ ผูเช่ียวชาญจะระบุผล karyotype เปน 46, XX และระบุขอความวา Normal Female Karyotype
         - กรณีของเพศชายปกติ ผูเช่ียวชาญจะระบุผล karyotype เปน 46, XY และระบุขอความวา Normal Male Karyotype

ภาพที่ 1 ตัวอยางใบรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซม เพศหญิงปกติ
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 1.3.2 ผลการวิเคราะหรายงานผิดปกติ
  เมื่อวิเคราะหโครโมโซมแลวพบความผิดปกติจากการจัดเรียงโครโมโซม ใบรายงานผล Cytogenetics Report จะ
แสดงภาพการจัดเรียงโครโมโซมทางขวามือ  พรอมกับการวินิจฉัยทางคลินิกโดยขึ้นอยูกับความผิดปกติที่เกิดขึ้น ดังภาพที่ 2 และ 3 
โดยสามารถจำแนกออกไดเปน
 1.3.2.1 ผลการวิเคราะหรายงานเปนผิดปกติเนื่องจากจำนวนโครโมโซมผิดปกติ (aneuploidy abnormality)
             - aneuploidy abnormality เปนความผิดปกติ  โดยจำนวนโครโมโซมขาดหายหรือเกินมาเปนแทง  เชน การเกิด 
               trisomy 21 โดยมีโครโมโซมที่ 21 เกินมา 1 แทง ซึ่งเปนสาเหตุของการเกิด down syndrome 
             - จากภาพที่ 2  ผูเชี่ยวชาญจะระบุผล karyotype ตามหลัก ISCN บนใบรายงานผล Cytogenetics Report เปน 
               47,XY,+21 หมายถึง ผลการวิเคราะหเปนเพศชาย มีโครโมโซมท่ี 21 เกินมา 1 แทง และระบุขอความวา Male karyotype 
               with trisomy 21

ภาพที่ 2 ตัวอยางใบรายงานผลการวิเคราะหกรณีเพศชายผิดปกติแบบ Trisomy 21
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 1.3.2.2 ผลการวิเคราะหรายงานเปนผิดปกติเนื่องจากรูปรางโครโมโซมผิดปกติ (aberration abnormality)
             - aberration abnormality เปนความผิดปกติ เนื่องจากรูปรางโครโมโซมผิดปกติ อันเนื่องมาจากการเพิ่มบางสวนของ
               โครโมโซม (duplication)  การขาดหายไปบางสวนของโครโมโซม (deletion)  การสับเปลี่ยนตำแหนงของโครโมโซม 
               (translocation) การกลับทิศทางของโครโมโซม (inversion)
             - จากภาพที่ 3  ผูเชี่ยวชาญจะระบุผล karyotype  ตามหลัก ISCN  บนใบรายงานผล Cytogenetics Report  เปน 
               46,XY,+13,der(13;14)(q10;q10) หมายถึง ผลการวิเคราะหเปนเพศชาย มีโครโมโซม 13 ผิดปกติ แบบ Inversion 
               และระบุขอความวา Male karyotype with an extra chromosome and a derivative chromosome 
               resulting from whole long-arm joining between chromosome 13q and 14q at centromeric 
               breakpoints

ภาพที่ 3 ตัวอยางใบรายงานผลการวิเคราะหกรณีเพศชายที่ผิดปกติบนโครโมโซม 13 

หมายเหตุ การรายงานผลการวิเคราะหผิดปกตินั้น จะขึ้นอยูกับความผิดปกติที่เกิดขึ้นของแตละกรณี และสามารถรายงานผลไดเฉพาะเจาะจง
             กับความผิดปกติที่เกิดขึ้นจากการทำ G-banding เทานั้น
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 1.3.2.3 การสนับสนุนผลการวิเคราะหผิดปกติ
  ก. หองปฏิบัติการจะแจงผลการวิเคราะหทันทีที่ออกผลแลวเสร็จโดยผานชองทาง โทรสาร จดหมายอิเล็กทรอนิกส 
      หรือโทรศัพท  โดยผานชองใดชองทางหนึ่ง  เพื่อเปนการแจงแพทยหรือผูใชบริการใหทราบลวงหนาเกี่ยวกับผล
      การวิเคราะห
  ข. หองปฏิบัติการจะนำสงใบรายงานผลฉบับไฟลอิเล็กทรอนิกสเบ้ืองตนกอน โดยระบุหัวเร่ืองของจดหมายอิเล็กทรอนิกส
      วา  “Attention required : .....”  จากนั้นจึงนำสงใบรายงานผลฉบับจริงไปยังผูใชบริการตามชองทางที่ผูใช
      บริการสะดวก
  ค. ตามหลักจรรยาบรรณวิชาชีพแลว ทางหองปฏิบัติไมสามารถแจงผลการวิเคราะหเบื้องตนไดกอนที่ผูเชี่ยวชาญจะ
      ทำการสรุปผล และหองปฏิบัติการไมมีสิทธิ์ในการแจงผลการวิเคราะหแกผูปวยโดยตรงทุกกรณี 
  ง. ใบรายงานผลที่รายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมผิดปกติ  จะประกอบไปดวย case comment และ เอกสาร
      อธิบายเพิ่ม แนบทายที่ใบรายงานผลเพื่อแปลผล  และอธิบายผลกระทบทางคลินิก ตลอดจนแนวทางการรักษา
      ไปยังแพทยผูสงตรวจหรือผูใชบริการ  เพื่อเปนขอมูลประกอบในการวางแผนการรักษาหรือดูแลผูปวยตอไป 
      ดังภาพที่ 4
  จ. แพทยผูสงตรวจหรือผูใชบริการ สามารถรับการปรึกษาเพิ่มเติมจากแพทยผูเชี่ยวชาญได  โดยสามารถติดตอไดที่
      บริษัท ในวันและเวลาทำการปกติ  โทรศัพท  02-690-0063  เพื่อใหบริษัทประสานงานตอไปโดยไมมีคาใชจาย
      เพิ่มเติมในการใหบริการคำปรึกษา

ภาพที่ 4 ตัวอยาง case comment (ซาย) และ เอกสารอธิบายเพิ่มเติม (ขวา)
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 1.3.3 ไมสามารถรายงานผลการวิเคราะหได 
         กรณีหองปฏิบัติการไมสามารถรายงานผลการวิเคราะหได หองปฏิบัติการจะออกใบรายงานผล Cytogenetic Report เพื่อแจง
และอธิบายถึงสาเหตุการรายงานผลไมได ดังภาพที่ 5

ภาพที่ 5 ตัวอยางใบรายงานผลที่ไมสามารถรายงานผลการวิเคราะหได

 1.3.3.1 การสนับสนุนกรณีไมสามารถรายงานผลการวิเคราะหได
  ก. การรายงานผลดวยเทคนิค QF-PCR แทน โดยหองปฏิบัติการจะติดตอประสานงานไปยังแพทยหรือผูใชบริการ หากไดรับ
      การยืนยันใหรายงานผลดวยเทคนิค QF-PCR ทดแทนจะดำเนินการทันที โดยผูใชบริการไมตองทำการเก็บตัวอยางเพิ่ม
      เพื่อสงตรวจใหม เนื่องจากทางหองปฏิบัติการ จะมีการเก็บสำรองตัวอยางสงตรวจทุกราย ในปริมาตร 1.5 ml โดยผูใช
      บริการไมตองทำการสงตรวจอยางใหมและไมมีคาบริการตรวจเพิ่มเติม แตทั้งนี้สามารถใชไดเฉพาะกรณีสิ่งสงตรวจที่
      น้ำคร่ำเทานั้น
  ข. การสงตัวอยางซ้ำ หากผูใชบริการตองการสงตัวอยางเพิ่มเพื่อตรวจซ้ำ สามารถดำเนินการไดตามปกติ โดยทั้งนี้ ไมมี
      คาบริการเพิ่มเติม
  ค. การยกเลิกการดำเนินการ  (เฉพาะกรณีไมสามารถรายงานผลได)  ผูใชบริการสามารถยกเลิกการดำเนินการได  โดยทาง
      บริษัท ยินดีคืนเงินคาบริการเต็มจำนวน (กรณีชำระเงินแลว) หรือไมคิดคาบริการ (กรณียังไมชำระเงิน) หรือหักลดหน้ีชำระ 
      (กรณีระบบวางบิล)
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2. การวิเคราะหความผิดปกติของจำนวนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y ดวยเทคนิค QF-PCR (chromosome 13, 18, 21, 
    X and Y aneuploidies detection by QF-PCR)
 กลุมอาการของโรคพันธุกรรมที่เกิดจากความผิดปกติของจำนวนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y เปนกลุมอาการที่พบไดบอย
ในผูปวยตั้งครรภที่มีอายุตั้งแต 35 ปขึ้นไป  โดยความเสี่ยงของความผิดปกติของจำนวนโครโมโซมของทารกในครรภมักจะแปรผันตามอายุ
ของผูปวยตั้งครรภ หากผูปวยตั้งครรภอายุมากขึ้น ทารกในครรภจะยิ่งมีความเสี่ยงมากขึ้นตอการมีความผิดปกติของโครโมโซม
 การวิเคราะหความผิดปกติดานจำนวนของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y  ดวยเทคนิค QF-PCR analysis  (Quantitative 
Fluorescence – Polymerase Chain Reaction)  โดยเปนการนำน้ำคร่ำ  เลือดจากสายสะดือกอนหรือหลังคลอด  หรือเลือดจากทารก 
นำมาสกัดดีเอ็นเอของทารก จากน้ันใช primer ท่ีถูกติดฉลากดวยสารเรืองแสงซ่ึงมีความจำเพาะเจาะจงกับตำแหนง Short Tandem Repeat 
(STR) ที่อยูบนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y แลวนำไปทำปฏิกิริยาลูกโซ (PCR) เพื่อเพิ่มปริมาณดีเอ็นเอในแตละตำแหนง จากนั้นจึง
ทำการวิเคราะหความผิดปกติของจำนวนโครโมโซมดวยเทคนิค fragment analysis โดยวิเคราะหจากรูปแบบและอัตราสวนของจำนวนชุดซ้ำ 
(copy number) ของแตละตำแหนงบนโครโมโซม

ตารางที่ 3 ขอมูลทางเทคนิคของการตรวจวิเคราะหความผิดปกติของจำนวนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y ดวย เทคนิค QF-PCR

การวิเคราะหความผิดปกติของจำนวนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y ดวยเทคนิค QF-PCR analysis

หลักวิธีการตรวจวิเคราะห
ขอมูลของสิ่งสงตรวจ

ประเภทสิ่งสงตรวจ ปริมาตร (ml)
ใบคำขอสงตรวจ ระยะเวลาในการรายงานผล*

QF-PCR Analysis
(Molecular Genetics)

1. สิ่งสงตรวจกอนคลอด
1.1 น้ำคร่ำ (Amniotic fluid)
/ No preservative (บรรจุดวย 
syringe หรือ plastic tube)
1.2. เลือดจากสายสะดือทารกกอนคลอด 
(Percutaneous umbilical cord blood 
sampling) / บรรจุดวย EDTA 50 I.U./ml 
(ฝาสีมวง)

3-5 ml (น้ำคร่ำ)

1-3 ml (เลือด)

1-3 ml 2. สิ่งสงตรวจหลังคลอด
2.1 เลือด (Peripheral Blood)
/ บรรจุดวย EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง)
2.2 เลือดจากสายสะดือทารกหลังคลอด 
(Fetal cord blood) /บรรจุดวย 
EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง)

หมายเหตุ
* ระยะเวลารายงานผล เริ่มนับตั้งแตเวลาที่สิ่งสงตรวจมาถึงบริษัทฯ

Pre-natal Analysis 
Request Form

Post-natal Analysis 
Request Form

48 - 72 ชั่วโมง

2.1. ขอบงชี้การตรวจ มีดังนี้
 - ผูปวยมีครรภที่มีอายุตั้งแต 35 ป ณ วันกำหนดคลอด 
 - ผูปวยที่เคยมีบุตรที่มีความผิดปกติทางดานจำนวนของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y 
 - ผูปวยที่ไดรับการตรวจวิเคราะหทางดาน biochemical screening แลวพบวามีความเสี่ยงสูงที่ทารก
   ในครรภจะมีความผิดปกติของโครโมโซม 
 - ผูปวยมีครรภที่มีความกังวลวาทารกในครรภจะมีความผิดปกติของโครโมโซม
2.2. ขอดีของการตรวจดวยเทคนิค QF-PCR analysis มีดังนี้
 - ใชเวลาในการวิเคราะหสั้น (48 ชั่วโมง) สามารถออกผลไดอยางรวดเร็ว
 - ใชสิ่งสงตรวจในปริมาณนอย เชน น้ำคร่ำใชปริมาตรเพียง 3-5 ml หรือเลือดใชเพียง 1-3 ml 
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2.3. ขอจำกัดของการตรวจดวยเทคนิค QF-PCR analysis มีดังนี้
 - การวิเคราะหดวยเทคนิค QF-PCR analysis  สามารถใชวิเคราะหจำนวนของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y เทานั้น
              จึงไมสามารถแสดงผลความผิดปกติบนโครโมโซมอื่นๆ
 - การวิเคราะหดวยเทคนิค QF-PCR analysis  ไมสามารถแสดงความผิดปกติของรูปรางของโครโมโซม  (chromosome 
              morphology)
2.4. ประเภทสิ่งสงตรวจ
 2.4.1 น้ำคร่ำ (Amniotic fluid)
         ก. ระยะเวลาการรายงานผลการตรวจวิเคราะห
  - ระยะเวลามาตรฐานสำหรับการรายงานผล คือ 48 ชั่วโมง 
  - กรณีที่ผลการตรวจวิเคราะหพบวามีความผิดปกติ  ทางหองปฏิบัติการจะทำการรายงานผลแกผูใชบริการโดยเร็ว
    ที่สุด  ผานทางโทรศัพท  โทรสารหรือจดหมายอิเล็กทรอนิกส  แลวจึงดำเนินการออกผลและสงใบรายงานผลใน
    ลำดับตอไป
         ข. วิธีเตรียมผูปวยกอนเก็บสิ่งสงตรวจ 
  - ผูปวยตั้งครรภตองมีอายุครรภตั้งแต 16 สัปดาหขึ้นไป
  - กรณีตองการขอคำปรึกษาทางพันธุกรรมกอนการตรวจ กรุณาติดตอ บริษัทฯ เพื่อทำการนัดหมายผูเชี่ยวชาญใน
    การใหคำปรึกษาขอกำหนดในการเก็บและนำสงสิ่งสงตรวจ 
         ค. การเก็บสิ่งสงตรวจและการเก็บรักษา
  - เจาะเก็บดวยวิธี amniocentesis จากผูปวยต้ังครรภท่ีมีอายุครรภต้ังแต 16 สัปดาห โดยใช sterile disposable
    syringe อาจดูดน้ำคร่ำ 1 ml ท้ิงกอน เพ่ือปองกันการปนเปอนเซลลแม แลวดูดเก็บตอจากน้ัน ปริมาตร 3-5 ml 
    อาจเก็บใน syringe ท่ีดูดน้ันหรือยายไปเก็บใสภาชนะท่ีปราศจากเช้ือและมีฝาเกลียวปดแนน และ/หรือหุมฝาดวย 
    แผน parafilm พันใหแนน ปองกันไมใหมีการรั่วซึมการสงน้ำคร่ำที่เก็บใน syringe ตองปดปลอกเข็ม  ตรึง
    กระบอกสูบใหแนน และ/หรือพันดวยแผน parafilm ติดฉลาก ช่ือ-สกุล ของผูปวยทุกหลอด เก็บท่ีอุณหภูมิหอง
    (กรณีนำสงตรวจวันเดียวกับวันที่เจาะ)หรือเก็บที่อุณหภูมิ 4-8 °C (กรณีที่ไมนำสงทันที) และนำสงพรอมกับ
    ใบคำขอสงตรวจโดยเร็วที่สุด 
  - การเก็บสิ่งสงตรวจใหเก็บดวยวิธีปลอดเชื้อเพื่อหลีกเลี่ยงการปนเปอนของสิ่งสงตรวจ  ภาชนะที่บรรจุสิ่งสงตรวจ
    ตองปราศจากเชื้อโดยเปน plastic tube ขนาด 15 ml  ซึ่งสามารถติดตอขอรับไดที่บริษัทฯ หรือบรรจุดวย 
    syringe ขนาด 10 ml จำนวน 1 หลอด 
    หมายเหตุ บริษัทฯ ไมรับรองการรายงานผล ในกรณีผูใชบริการสงส่ิงสงตรวจเกินกำหนดระยะเวลาในการสงตรวจ
         ง. การนำสงสิ่งสงตรวจ
  - หากเก็บน้ำคร่ำแลวนำสงโดยเร็วที่สุด 
  - สิ่งสงตรวจตองนำสงพรอมใบคำรองขอสงตรวจ Pre-natal Analysis Request Form  (โปรดดูภาคผนวก)  ซึ่ง
    กรอกรายละเอียดครบถวนตามหัวขอที่เกี่ยวของในใบคำขอสงตรวจ เขียนดวยตัวบรรจงชัดเจน ควรระบุขอ
    บงช้ีการตรวจ และประวัติผูปวยทุกคร้ัง เน่ืองจากใบคำรองขอสงตรวจเปนขอมูลสำคัญประกอบการตรวจวิเคราะห  
    ควรกรอกขอมูลแพทยผูสงตรวจและโรงพยาบาลใหชัดเจน  เพราะเปนขอมูลที่จะตองปรากฏบนใบรายงานผล
    การตรวจวิเคราะห
    หมายเหตุ กรณีสิ่งสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจ  หรือใบคำขอสงตรวจไมชัดเจน  บริษัทฯ
    จะไมออกใบรายงานผลจนกวาจะไดรับการติดตอ  เพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสงตรวจ หรือเมื่อได
    รับขอมูลเพียงพอ
  - กรณีผูใชบริการอยูในพ้ืนท่ีกรุงเทพมหานครและปริมณฑล สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพ่ือจัดเตรียมพนักงาน
    ไปรับสิ่งสงตรวจ ณ สถานรับบริการ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
  - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่ตางจังหวัด  สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ  เพื่อประสานงานใหบริษัทขนสงไปรับสิ่ง
    สงตรวจจากสถานรับบริการมายังบริษัทฯ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. –17.30 น.
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         จ. เกณฑการยอมรับและการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ
  I. สิ่งสงตรวจไมมีขอมูล มีขอมูลไมถูกตอง หรือมีขอมูลไมครบถวน 
     - สิ่งสงตรวจที่ไมมีการติดฉลากระบุตัวผูปวย เชน ไมมีชื่อ นามสกุล 
     - ใบคำขอสงตรวจกรอกรายละเอียดไมถูกตอง ไมชัดเจน หรือกรอกขอมูลไมครบถวน เชน ไมมีชื่อ นามสกุล
                  ไมมีการระบุรายละเอียดผูสงตรวจ สถานท่ีสงตรวจ หรือการตรวจวิเคราะหท่ีตองการ หรือสงตรวจผิดประเภท
                  การตรวจซึ่งไมอยูในขอบขายรายการใหบริการของบริษัทฯ
     - สิ่งสงตรวจไมสอดคลองกับใบคำขอสงตรวจ
     - ไมมีใบคำขอสงตรวจแนบมากับสิ่งสงตรวจ หรือไมมีสิ่งสงตรวจมาพรอมกับใบคำขอสงตรวจ
                  หมายเหตุ กรณีส่ิงสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจมาดวย บริษัทฯ จะไมออกใบรายงานผล
                 จนกวาจะไดรับการติดตอเพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสงตรวจหรือเมื่อไดรับขอมูลเพียงพอ
  II. ลักษณะสิ่งสงตรวจไมเหมาะสมสำหรับกรณีน้ำคร่ำ
     - สิ่งสงตรวจที่จัดเก็บไมถูกตอง เชน จัดเก็บในภาชนะที่ไมปราศจากเชื้อ 
     - ภาชนะที่ใสสิ่งสงตรวจแตก หกเลอะเทอะ ไมปดจุก จุกหาย หรือปดฝาภาชนะไมแนน 
     - สิ่งสงตรวจเสียสภาพจากปกติหรือมีสิ่งแปลกปลอมปะปน เชน แหง ขุนจากการปนเปอนดวยเชื้อแบคทีเรีย 
                  เม็ดเลือดแดงและหรือขี้เทา (meconium)
     - สิ่งสงตรวจมีปริมาตรนอยกวาที่กำหนด  (3 ml)  โดยหองปฏิบัติการอาจพิจารณาทำการตรวจวิเคราะหให
                  ตามความเหมาะสมและจะบันทึกไวในใบคำรองแจงส่ิงสงตรวจไมเหมาะสมตอการวิเคราะห (โปรดดูภาคผนวก) 
                  หรือสื่ออิเล็กทรอนิกสเพื่อใหทราบประวัติของสิ่งสงตรวจ
     - สิ่งสงตรวจที่ผานการแชแข็ง 
     - สิ่งสงตรวจถูกเก็บตัวอยางในระยะเวลานานเกิน 3 วัน เมื่อมาถึงบริษัทฯ
 2.4.2 เลือด (Peripheral Blood) เลือดจากสายสะดือทารกกอนคลอด (Percutaneous umbilical cord blood 
         sampling; PUBS) เลือดจากสายสะดือทารกหลังคลอด (Fetal cord Blood)
         ก. ระยะเวลาการรายงานผลการตรวจวิเคราะห
  - ระยะเวลามาตรฐานสำหรับการรายงานผล คือ 48 ชั่วโมง 
  - กรณีท่ีผลการตรวจวิเคราะหพบวามีความผิดปกติ ทางหองปฏิบัติการจะทำการรายงานผลแกผูใชบริการโดยเร็ว
    ที่สุด ผานทางโทรศัพท โทรสาร หรือจดหมายอิเล็กทรอนิกส แลวจึงดำเนินการออกผลและสงใบรายงานผล
    ในลำดับตอไป
         ข. วิธีเตรียมผูปวยกอนเก็บสิ่งสงตรวจ 
  - สำหรับเลือดทั่วไป ผูปวยไมตองเตรียมการใดๆ เปนพิเศษ
  - สำหรับเลือดจากสายสะดือทารกกอนคลอด ผูปวยตั้งครรภตองมีอายุครรภตั้งแต 22 สัปดาหขึ้นไป 
  - สำหรับเลือดจากสายสะดือทารกหลังคลอด ใหเจาะเก็บทันทีหลังคลอด
  - กรณีตองการขอคำปรึกษาทางพันธุกรรมกอนการตรวจ กรุณาติดตอ บริษัทฯ เพ่ือทำการนัดหมายผูเช่ียวชาญ
    ในการใหคำปรึกษาขอกำหนดในการเก็บและนำสงสิ่งสงตรวจ
         ค. การเก็บสิ่งสงตรวจและการเก็บรักษา
  - เจาะเก็บดวยวิธี cordocentesis  ปริมาตร 1 - 3 ml  จากผูปวยตั้งครรภที่มีอายุครรภตั้งแต  22  สัปดาห
    เปนตนไป สำหรับเลือดจากสายสะดือทารกหลังคลอดใหเจาะเก็บตามปกติ และสำหรับเลือดท่ัวไปใหเจาะเก็บ
    ดวยวิธี venipuncture  บรรจุในหลอดปราศจากเชื้อที่ผสม  EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง)  เพื่อไมใหเลือด
    แข็งตัว ปดฝาใหแนนแลวพลิกหลอดไปมาเบาๆ เพ่ือใหเลือดผสมกับสารกันเลือดแข็งใหท่ัว ติดฉลาก ช่ือ-สกุล 
    ของผูปวยทุกหลอด  เก็บที่อุณหภูมิหองและนำสงพรอมกับใบคำขอสงตรวจโดยเร็วที่สุด  ถาไมสามารถสงได
    ทันที ใหเก็บที่อุณหภูมิ 4-8 °C ไมควรเกิน 24 ชั่วโมงโดยหามแชแข็ง
    หมายเหตุ บริษัทฯไมรับรองการรายงานผล ในกรณีผูใชบริการสงส่ิงสงตรวจเกินกำหนดระยะเวลาในการสงตรวจ
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          ง. การนำสงสิ่งสงตรวจ
  - หากเก็บเลือดแลว  ใหทำการจัดสงโดยเร็วที่สุด  บรรจุในหลอดปราศจากเชื้อที่ผสม  EDTA 50 I.U./ml 
    (ฝาสีมวง)
  - หากไมสามารถนำสงไดในทันที ใหเก็บรักษาในตูเย็นที่อุณหภูมิ 4-8 °C
  - ส่ิงสงตรวจตองนำสงพรอมใบคำรองขอสงตรวจ Pre/Post-natal Analysis Request Form (โปรดดูภาคผนวก) 
    ซึ่งกรอกรายละเอียดครบถวนตามหัวขอที่เกี่ยวของในใบคำขอสงตรวจ เขียนดวยตัวบรรจงชัดเจน ควรระบุขอ
    บงชี้การตรวจและประวัติผูปวยทุกครั้งเนื่องจากเปนขอมูลสำคัญประกอบการตรวจวิเคราะห ควรกรอกขอมูล
    แพทยผูสงตรวจและโรงพยาบาลใหชัดเจน เพราะเปนขอมูลท่ีจะตองปรากฏบนใบรายงานผลการตรวจวิเคราะห
  - กรณีผูใชบริการอยูในพ้ืนท่ีกรุงเทพมหานครและปริมณฑล สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพ่ือจัดเตรียมพนักงาน
    ไปรับสิ่งสงตรวจ ณ สถานรับบริการ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
  - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่ตางจังหวัด สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ  เพื่อประสานงานใหบริษัทขนสงไปรับ
    สิ่งสงตรวจจากสถานรับบริการมายังบริษัทฯ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
         จ. เกณฑการยอมรับและการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ
  I. สิ่งสงตรวจไมมีขอมูล มีขอมูลไมถูกตอง หรือมีขอมูลไมครบถวน 
     - สิ่งสงตรวจที่ไมมีการติดฉลากระบุตัวผูปวย เชน ไมมีชื่อ นามสกุล
     - ใบคำขอสงตรวจกรอกรายละเอียดไมถูกตอง ไมชัดเจน หรือกรอกขอมูลไมครบถวน  เชน ไมมีชื่อ นามสกุล 
       ไมมีการระบุรายละเอียดผูสงตรวจ สถานท่ีสงตรวจ หรือการตรวจวิเคราะหท่ีตองการหรือสงตรวจผิดประเภท
       การตรวจซึ่งไมอยูในขอบขายรายการใหบริการของบริษัทฯ
     - สิ่งสงตรวจไมสอดคลองกับใบคำขอสงตรวจ
     - ไมมีใบคำขอสงตรวจแนบมากับสิ่งสงตรวจ หรือไมมีสิ่งสงตรวจมาพรอมกับใบคำขอสงตรวจ
       หมายเหตุ กรณีส่ิงสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจมาดวย บริษัทฯ จะไมออกใบรายงาน
       ผลจนกวาจะไดรับการติดตอเพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสงตรวจหรือเมื่อไดรับขอมูลเพียงพอ
  II. ลักษณะสิ่งสงตรวจไมเหมาะสมสำหรับกรณีเลือดทุกประเภท
     - สิ่งสงตรวจที่จัดเก็บมาไมถูกตอง  เชน  จัดเก็บในภาชนะที่ไมปราศจากเชื้อ ชนิดหลอดเก็บเลือดไมตรงตาม
       ประเภทการตรวจ  (สำหรับดานเซลลพันธุศาสตรบรรจุใน  heparin 50 I.U./ml (ฝาสีเขียว)   สำหรับดาน
       อณูพันธุศาสตรบรรจุใน EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง))
     - ภาชนะใสสิ่งสงตรวจแตก หกเลอะเทอะ ไมปดจุก จุกหาย หรือปดฝาภาชนะไมแนน  
     - ส่ิงสงตรวจเสียสภาพจากปกติหรือมีส่ิงแปลกปลอมปะปน เชน เลือดท่ีแข็งตัวเปนล่ิมหรือเกิดภาวะ clot ท้ัง
       แบบ complete และ partial clot 
     - เลือดที่มีปริมาณนอยกวาที่กำหนด (1 ml) สำหรับเลือดที่มี hemolysis มากจนเห็นไดชัดเจน (complete 
       hemolysis) จะถูกปฏิเสธการรับสิ่งสงตรวจและขอใหจัดเก็บสิ่งสงตรวจใหมอีกครั้ง
     - กรณีที่เลือดมี hemolysis  เล็กนอยถึงปานกลาง (partial hemolysis)  โดยหองปฏิบัติการบริษัทฯ  อาจ
       พิจารณาทำการตรวจวิเคราะหใหตามความเหมาะสม และจะบันทึกไวในใบคำรองแจงส่ิงสงตรวจไมเหมาะสม
       ตอการวิเคราะห  (โปรดดูภาคผนวก) หรือสื่ออิเล็กทรอนิกสเพื่อใหทราบประวัติของสิ่งสงตรวจ
     - สิ่งสงตรวจที่ผานการแชแข็ง หรือ ไมไดเก็บไวที่อุณหภูมิ 4-8 °C
     - สิ่งสงตรวจถูกเก็บตัวอยางในระยะเวลานานเกิน 2 วัน เมื่อมาถึงบริษัทฯ
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2.5 การรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมดวยเทคนิค QF-PCR และการสนับสนุนการตรวจวิเคราะห
 การรายงานผลที่ไดจากวิเคราะหจำนวนโครโมโซมดวยเทคนิค QF-PCR  โดยวิเคราะหจากรูปแบบและอัตราสวนของจำนวนชุดซ้ำ 
(copy number)  ของแตละตำแหนงบนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y   โดยผูเชี่ยวชาญจะระบุผลการวิเคราะหบนใบรายงานผล 
QF-PCR Report  โดยสามารถจำแนกไดดังนี้
 2.5.1 ผลการวิเคราะหรายงานเปนปกติ 
          -  กรณีของเพศหญิง ปกติ: ผูเชี่ยวชาญจะระบุผลการวิเคราะหจำนวนโครโมโซม วา No evidence of aneuploidy was 
             found in chromosomes 13, 18, 21 and sex chromosomes (X) ดังภาพที่ 6
          -  กรณีของเพศชาย ปกติ: ผูเชี่ยวชาญจะระบุผลการวิเคราะหจำนวนโครโมโซม วา No evidence of aneuploidy was 
             found in chromosomes 13, 18, 21 and sex chromosomes (X and Y) ดังภาพที่ 6

ภาพที่ 6 ตัวอยางใบรายงานผลการวิเคราะห QF-PCR เพศหญิงปกติ (ซาย) เพศชายปกติ (ขวา)
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ภาพที่ 7 ตัวอยางใบรายงานผลการวิเคราะห QF-PCR พบวามีโครโมโซม 21 เกินมา 1 แทง (Trisomy 21)

 2.5.2 ผลการวิเคราะหรายงานผิดปกติ
           - เมื่อพบวามีโครโมโซมที่ 13 เกินมา 1 แทง ผูเชี่ยวชาญจะระบุผลการวิเคราะหจำนวนโครโมโซม วา 
                       Consistent with Trisomy 13
          - เมื่อพบวามีโครโมโซมที่ 18 เกินมา 1 แทง ผูเชี่ยวชาญจะระบุผลการวิเคราะหจำนวนโครโมโซม วา 
                       Consistent with Trisomy 18
          - เมื่อพบวามีโครโมโซมที่ 21 เกินมา 1 แทง ผูเชี่ยวชาญจะระบุผลการวิเคราะหจำนวนโครโมโซม วา 
                       Consistent with Trisomy 21 ดังภาพที่ 7
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 2.5.3  ผลการวิเคราะหที่ไมสามารถรายงานผลไดบางโครโมโซม
           - ผูเช่ียวชาญจะระบุผลการวิเคราะหหรือสาเหตุท่ีไมสามารถรายงานผลการวิเคราะหไดในใบรายงานผล QF-PCR Report โดย
                        จะระบุเปนขอความท่ีสามารถส่ือความไดเขาใจชัดเจนยกตัวอยางเชน กรณีทโีครโมโซม
                        อื่นปกติ แตไมสามารถรายงานผลเพศได  จะระบุวา No evidence of aneuploidy was found in chromosomes 
                       13, 18, 21. Result for sex chromosomes cannot be conclude ดังภาพที่ 8

ภาพที่ 8 ตัวอยางใบรายงานผลการวิเคราะห QF-PCR ที่ไมสามารถรายงานผลไดบางโครโมโซม
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 2.5.4  ผลการวิเคราะหไมสามารถรายงานความผิดปกติได
           -  ผูเชี่ยวชาญจะระบุผลการวิเคราะหหรือสาเหตุที่ไมสามารถรายงานผลการวิเคราะหไดในใบรายงานผล QF-PCR 
                        Report โดยจะระบุสาเหตุที่ไมสามารถรายงานผลการวิเคราะหได

ภาพที่ 9 ตัวอยางใบรายงานผลการวิเคราะห QF-PCR ที่ไมสามารถรายงานผลได
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 2.5.5 การสนับสนุนผลการตรวจวิเคราะห
         1) กรณีรายงานผลการวิเคราะหผิดปกติ
  ก. หองปฏิบัติการจะแจงผลการวิเคราะหทันทีที่ออกผลแลวเสร็จโดยผานชองทางโทรสาร จดหมายอิเล็กทรอนิกส หรือ
      โทรศัพท โดยผานชองใดชองทางหนึ่ง เพื่อเปนการแจงแพทยหรือผูใชบริการใหทราบลวงหนาเกี่ยวกับผลการวิเคราะห
  ข. หองปฏิบัติการจะนำสงใบรายงานผลฉบับไฟลอิเล็กทรอนิกสเบื้องตนกอน โดยระบุหัวเรื่องของจดหมายอิเล็กทรอนิกส
      วา “Attention required : .....” จากน้ันจึงนำสงใบรายงานผลฉบับจริงไปยังผูใชบริการตามชองทางท่ีผูใชบริการสะดวก
  ค. ตามหลักจรรยาบรรณวิชาชีพแลว ทางหองปฏิบัติไมสามารถแจงผลการวิเคราะหเบื้องตนไดกอนที่ผูเชี่ยวชาญจะทำ
      การสรุปผล และหองปฏิบัติการไมมีสิทธิ์ในการแจงผลการวิเคราะหแกผูปวยโดยตรงทุกกรณี 
  ง. ใบรายงานผลท่ีรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมผิดปกติ  จะประกอบไปดวย case comment และเอกสารอธิบายเพ่ิม 
      แนบทายท่ีใบรายงานผลเพ่ือแปลผล และอธิบายผลกระทบทางคลินิก ตลอดจนแนวทางการรักษาไปยังแพทยผูสงตรวจ
      หรือผูใชบริการ เพื่อเปนขอมูลประกอบในการวางแผนการรักษาหรือดูแลผูปวยตอไป ดังภาพที่ 10
  จ. แพทยผูสงตรวจหรือผูใชบริการ สามารถรับการปรึกษาเพิ่มเติมจากแพทยผูเชี่ยวชาญได โดยสามารถติดตอไดที่บริษัท 
      ในวันและเวลาทำการปกติ  โทรศัพท  02-690-0063  เพื่อใหบริษัทประสานงานตอไปโดยไมมีคาใชจายเพิ่มเติมใน
      การใหบริการคำปรึกษา

ภาพที่ 10 ตัวอยาง case comment (ซาย) และ เอกสารอธิบายเพิ่มเติม (ขวา)
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         2) กรณีไมสามารถรายงานผลการวิเคราะหได
  ก. การสงตัวอยางซ้ำ หากผูใชบริการตองการสงตัวอยางเพิ่มเพื่อตรวจซ้ำ สามารถดำเนินการไดตามปกติ โดยทั้งนี้ 
      ไมมีคาบริการเพิ่มเติม
  ข. การยกเลิกการดำเนินการ (เฉพาะกรณีไมสามารถรายงานผลได) ผูใชบริการสามารถยกเลิกการดำเนินการไดโดย
      ทางบริษัท ยินดีคืนเงินคาบริการเต็มจำนวน (กรณีชำระเงินแลว) หรือ ไมคิดคาบริการ (กรณียังไมชำระเงิน) หรือ 
      หักลดหนี้ชำระ (กรณีระบบวางบิล)
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3. การตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมความละเอียดสูงดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย Chromosomal Microarray (CMA)
 การตรวจวิเคราะหความผิดปกติทางพันธุกรรมดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย (Chromosomal Microarray Analysis; CMA) 
เปนวิธีที่ใชในการตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมที่มีความละเอียดสูง  โดยทำการตรวจหาปริมาณการขาด (loss) หรือเกิน (gain)  ของ
สารพันธุกรรมที่มีขนาดตั้งแต 400 กิโลเบสขึ้นไปของทั้งจีโนมมนุษย  (Copy Number Variation; CNV)  สามารถตรวจความผิดปกติที่เกิด
จากจำนวนโครโมโซม และครอบคลุมความผิดปกติของโครโมโซมท่ีมีขนาดเล็ก เชน microdeletion, microduplication หรือ unbalanced 
translocation เปนตน ซึ่งไมสามารถถูกตรวจพบไดจากการตรวจดวยเทคนิค karyotype หรือ QF-PCR สามารถตรวจวิเคราะหครอบคลุม
ทุกโครโมโซมทั้ง 46 โครโมโซม (23 คู)
 เทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย ที่ทางบริษัทฯ  ใหบริการ เรียกวา SNP (Single nucleotide polymorphic) Array  ซึ่ง SNP เปน
ลักษณะพันธุกรรมจำเพาะบุคคล โดย probe ท่ีใชสามารถแบงออกเปน 2 ชนิด ไดแก non-polymorphic probe และ single nucleotide 
polymorphism (SNP) probe  ซึ่งครอบคลุมทั้งจีโนม  (18K unique non-polymorphic probes และ 148K bi-allelic SNP  (single 
nucleotide polymorphism)

3.1 ขอบงชี้ในการตรวจ
 - ผูปวยตั้งครรภที่มีอายุตั้งแต 35 ปขึ้นไป ณ วันกำหนดคลอด
 - ผูปวยที่มีประวัติครอบครัว เคยมีบุตรที่มีความผิดปกติของโครโมโซม
 - ผูปวยที่มีประวัติเปนพาหะของโรคพันธุกรรม X-linked recessive
 - ผูปวยที่ไดรับการตรวจวิเคราะหทางดาน biochemical screening แลวพบวามีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภจะมีความผิดปกติ
              ของโครโมโซม
 - ผูปวยตั้งครรภที่ตรวจพบความผิดปกติของทารกจากการตรวจ ultrasound 
 - ผูปวยตั้งครรภที่มีความวิตกกังวลเกี่ยวกับทารกในครรภจะมีความผิดปกติของโครโมโซม
 - ผูปวยที่มีประวัติเคยแทงบุตรจากการตั้งครรภ
 - ผูปวยตั้งครรภที่ไดรับดุลยพินิจจากแพทยใหทำการตรวจวิเคราะหโครโมโซมของทารกในครรภ 

การตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมที่มีความละเอียดสูงดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย

หลักวิธีการตรวจวิเคราะห
ขอมูลของสิ่งสงตรวจ

ประเภทสิ่งสงตรวจ ปริมาตร (ml)
ใบคำขอสงตรวจ

ระยะเวลาในการ

รายงานผล*

CMA Affymetrix 
Cytoscan Optima 
(SNP Array)

1. สิ่งสงตรวจกอนคลอด
1.1 น้ำคร่ำ (Amniotic fluid) 
/ No preservative (บรรจุดวย syringe หรือ 
plastic tube)
1.2. เลือดจากสายสะดือทารกกอนคลอด** 
(Umbilical cord blood) 
/ บรรจุดวย EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง)

25-30 ml

1-5 ml

1-5 ml2. สิ่งสงตรวจหลังคลอด
2.1 เลือด (Peripheral Blood)
/ บรรจุดวย EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง)
2.2 เลือดจากสายสะดือทารกหลังคลอด** 
(Fetal cord blood) 
/ บรรจุดวย EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง)

หมายเหตุ
* ระยะเวลารายงานผล เริ่มนับตั้งแตเวลาที่สิ่งสงตรวจมาถึงบริษัทฯ

** สำหรับสิ่งสงตรวจที่เปนเลือดจากสายสะดือทารกกอนคลอดและหลังคลอด ตัวอยางชิ้นเนื้อรกและผลิตภัณฑจากการปฏิสนธิ 

กรุณาสงเลือดมารดาปริมาณ 2-3 ml ใน EDTA Tube แนบมาดวยทุกครั้ง สำหรับทำการวิเคราะห Maternal cell contamination (MCC)

Pre-natal Analysis 
Request Form

10-14 วัน

Post-natal Analysis 
Request Form

ตารางที่ 4 ขอมูลทางเทคนิคของการตรวจวิเคราะหความผิดปกติของโครโมโซมที่มีความละเอียดสูงดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย
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3.2 ขอดีของการตรวจดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย มีดังนี้
 - สามารถตรวจวิเคราะหความผิดปกติของโครโมโซมขนาดเล็กที่เทคนิค karyotype ไมสามารถตรวจวิเคราะหได
 - สามารถตรวจหาตำแหนงของ Region of Homozygosity (ROH) 
 - สามารถตรวจภาวะที่โครโมโซมเพิ่มขึ้นทั้งชุดได (polyploidy) เชน Triploid (การที่มีโครโมโซมทั้งหมด 3 ชุด หรือ 69 แทง)
3.3 ขอจำกัดของการตรวจดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย มีดังนี้
 - ไมสามารถตรวจดูความผิดปกติแบบสมดุลที่ไมมีการขาดหรือเกินของชิ้นสวนโครโมโซม  (truly balanced chromosome 
    rearrangement) เชน inversion, balance translocation 
 - ไมสามารถตรวจหาความผิดปกติ point mutation, InDel (insertion/deletion) ที่มีขนาดเล็ก และภาวะที่คนไขมีรูปแบบ
    ของโครโมโซมมากกวา 1 ชุดในคนๆ เดียวกัน (mosaicism) ที่มีปริมาณสัดสวนนอยกวารอยละ 20 ได
3.4 ประเภทสิ่งสงตรวจ
 3.4.1 น้ำคร่ำ (Amniotic fluid)
         ก. ระยะเวลาการรายงานผลการตรวจวิเคราะห
  - ระยะเวลามาตรฐานสำหรับการรายงานผล คือ 10-14 วันทำการ 
  - กรณีที่ผลการตรวจวิเคราะหพบวามีความผิดปกติ  ทางหองปฏิบัติการจะทำการรายงานผลแกผูใชบริการโดยเร็ว
    ที่สุด  ผานทางโทรศัพท  โทรสาร  หรือจดหมายอิเล็กทรอนิกส  แลวจึงดำเนินการออกผลและสงใบรายงานผลใน
    ลำดับตอไป
         ข. วิธีเตรียมผูปวยกอนเก็บสิ่งสงตรวจ 
  - ผูปวยตั้งครรภตองมีอายุครรภตั้งแต 16 สัปดาหขึ้นไป 
  - กรณีตองการขอคำปรึกษาทางพันธุกรรมกอนการตรวจ  กรุณาติดตอ  บริษัทฯ  เพื่อทำการนัดหมายผูเชี่ยวชาญใน
    การใหคำปรึกษาขอกำหนดในการเก็บและนำสงสิ่งสงตรวจ 
         ค. การเก็บสิ่งสงตรวจและการเก็บรักษา
  - เจาะเก็บดวยวิธี amniocentesis  จากผูปวยตั้งครรภที่มีอายุครรภตั้งแต 16 สัปดาห  โดยใช sterile disposable 
    syringe อาจดูดน้ำคร่ำ 1 ml ท้ิงกอน เพ่ือปองกันการปนเปอนเซลลแม แลวดูดเก็บตอจากน้ัน ปริมาตร 25-30 ml 
    อาจเก็บใน syringe ที่ดูดนั้นหรือยายไปเก็บใสภาชนะที่ปราศจากเชื้อและมีฝาเกลียวปดแนน  และ/หรือหุมฝาดวย 
    แผน parafilm พันใหแนนปองกันไมใหมีการร่ัวซึมการสงน้ำคร่ำท่ีเก็บใน syringe ตองปดปลอกเข็ม ตรึงกระบอกสูบ
    ใหแนน  และ/หรือพันดวยแผน parafilm  ติดฉลาก ชื่อ-สกุล ของผูปวยทุกหลอด เก็บที่อุณหภูมิหอง (กรณีนำสง
    ตรวจวันเดียวกับวันที่เจาะ)  หรือเก็บที่อุณหภูมิ 4-8°C  (กรณีที่ไมนำสงทันที)  และนำสงพรอมกับใบคำขอสง
    ตรวจโดยเร็วที่สุด 
  - การเก็บสิ่งสงตรวจใหเก็บดวยวิธีปลอดเชื้อเพื่อหลีกเลี่ยงการปนเปอนของสิ่งสงตรวจ  ภาชนะที่บรรจุสิ่งสงตรวจ
    ตองปราศจากเชื้อโดยเปน plastic tube ขนาด 15 ml จำนวน 2 หลอด ซึ่งสามารถติดตอขอรับไดที่บริษัทฯ 
    หรือบรรจุดวย syringe ขนาด 10 ml จำนวน 3 หลอด 
    หมายเหตุ บริษัทฯ ไมรับรองการรายงานผล ในกรณีผูใชบริการสงสิ่งสงตรวจเกินกำหนดระยะเวลาในการสงตรวจ  
         ง. การนำสงสิ่งสงตรวจ
  - หากเก็บน้ำคร่ำแลวนำสงโดยเร็วที่สุด
  - สิ่งสงตรวจตองนำสงพรอมใบคำรองขอสงตรวจ Pre-natal Analysis Request Form (โปรดดูภาคผนวก) ซึ่ง
    กรอกรายละเอียดครบถวนตามหัวขอที่เกี่ยวของในใบคำขอสงตรวจ  เขียนดวยตัวบรรจงชัดเจน  ควรระบุขอบงชี้
    การตรวจและประวัติผูปวยทุกคร้ัง เน่ืองจากใบคำรองขอสงตรวจเปนขอมูลสำคัญประกอบการตรวจวิเคราะห ควร
    กรอกขอมูลแพทยผูสงตรวจและโรงพยาบาลใหชัดเจน เพราะเปนขอมูลที่จะตองปรากฏบนใบรายงานผลการตรวจ
    วิเคราะห
    หมายเหตุ กรณีสิ่งสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจ  หรือใบคำขอสงตรวจไมชัดเจน  บริษัทฯ 
    จะไมออกใบรายงานผลจนกวาจะไดรับการติดตอ  เพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสงตรวจ หรือเมื่อได
    รับขอมูลเพียงพอ
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  - กรณีผูใชบริการอยูในพ้ืนท่ีกรุงเทพมหานครและปริมณฑล สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพ่ือจัดเตรียมพนักงาน
    ไปรับสิ่งสงตรวจ ณ สถานรับบริการ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
  - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่ตางจังหวัด สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพื่อประสานงานใหบริษัทขนสงไปรับสิ่ง
    สงตรวจจากสถานรับบริการมายังบริษัทฯ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น. 
         จ. เกณฑการยอมรับและการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ
  I. สิ่งสงตรวจไมมีขอมูล มีขอมูลไมถูกตอง หรือมีขอมูลไมครบถวน 
     - สิ่งสงตรวจที่ไมมีการติดฉลากระบุตัวผูปวย เชน ไมมีชื่อ นามสกุล
     - ใบคำขอสงตรวจกรอกรายละเอียดไมถูกตอง  ไมชัดเจน  หรือกรอกขอมูลไมครบถวน เชน ไมมีชื่อ นามสกุล 
       ไมมีการระบุรายละเอียดผูสงตรวจ สถานท่ีสงตรวจ หรือการตรวจวิเคราะหท่ีตองการหรือสงตรวจผิดประเภท
       การตรวจซึ่งไมอยูในขอบขายรายการใหบริการของบริษัทฯ
     - สิ่งสงตรวจไมสอดคลองกับใบคำขอสงตรวจ
     - ไมมีใบคำขอสงตรวจแนบมากับสิ่งสงตรวจ หรือไมมีสิ่งสงตรวจมาพรอมกับใบคำขอสงตรวจ
               หมายเหตุ กรณีส่ิงสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจมาดวย บริษัทฯ จะไมออกใบรายงานผล
               จนกวาจะไดรับการติดตอเพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสงตรวจหรือเมื่อไดรับขอมูลเพียงพอ 
  II. ลักษณะสิ่งสงตรวจไมเหมาะสมสำหรับกรณีน้ำคร่ำ
     - สิ่งสงตรวจที่จัดเก็บไมถูกตอง เชน จัดเก็บในภาชนะที่ไมปลอดเชื้อ
     - ภาชนะที่ใสสิ่งสงตรวจแตก หกเลอะเทอะ ไมปดจุก จุกหาย หรือปดฝาภาชนะไมแนน 
     - สิ่งสงตรวจเสียสภาพจากปกติหรือมีสิ่งแปลกปลอมปะปน  เชน  แหง ขุนจากการปนเปอนดวยเชื้อแบคทีเรีย 
       เม็ดเลือดแดงและหรือขี้เทา (meconium)
     - สิ่งสงตรวจมีปริมาตรนอยกวาที่กำหนด  (25 ml)  โดยหองปฏิบัติการอาจพิจารณาทำการตรวจวิเคราะหให
       ตามความเหมาะสมและจะบันทึกไวในใบคำรองแจงส่ิงสงตรวจไมเหมาะสมตอการวิเคราะห (โปรดดูภาคผนวก) 
       หรือสื่ออิเล็กทรอนิกสเพื่อใหทราบประวัติของสิ่งสงตรวจ
     - สิ่งสงตรวจที่ผานการแชแข็ง 
     - สิ่งสงตรวจถูกเก็บตัวอยางในระยะเวลานานเกิน 3 วัน เมื่อมาถึงบริษัทฯ

 3.4.2 เลือด (Peripheral Blood) เลือดจากสายสะดือทารกกอนคลอด (Percutaneous umbilical cord  blood 
         sampling; PUBS) เลือดจากสายสะดือทารกหลังคลอด (Fetal cord Blood)
         ก. ระยะเวลาการรายงานผลการตรวจวิเคราะห
  - ระยะเวลามาตรฐานสำหรับการรายงานผล คือ 10-14 วันทำการ
  - กรณีท่ีผลการตรวจวิเคราะหพบวามีความผิดปกติ ทางหองปฏิบัติการจะทำการรายงานผลแกผูใชบริการโดยเร็ว
               ที่สุด ผานทางโทรศัพท โทรสาร หรือจดหมายอิเล็กทรอนิกส แลวจึงดำเนินการออกผลและสงใบรายงานผลใน
               ลำดับตอไป
         ข. วิธีเตรียมผูปวยกอนเก็บสิ่งสงตรวจ 
  - สำหรับเลือดทั่วไป ผูปวยไมตองเตรียมการใดๆ เปนพิเศษ
  - สำหรับเลือดจากสายสะดือทารกกอนคลอด ผูปวยตั้งครรภตองมีอายุครรภตั้งแต 22 สัปดาหขึ้นไป 
  - สำหรับเลือดจากสายสะดือทารกหลังคลอด ใหเจาะเก็บทันทีหลังคลอด
  - กรณีตองการขอคำปรึกษาทางพันธุกรรมกอนการตรวจ  กรุณาติดตอ บริษัทฯ เพื่อทำการนัดหมายผูเชี่ยวชาญ
    ในการใหคำปรึกษาขอกำหนดในการเก็บและนำสงสิ่งสงตรวจ
         ค. การเก็บสิ่งสงตรวจและการเก็บรักษา
  -  เจาะเก็บดวยวิธี cordocentesis ปริมาตร 1-5 ml จากผูปวยต้ังครรภท่ีมีอายุครรภต้ังแต 22 สัปดาหเปนตนไป  
               สำหรับเลือดจากสายสะดือทารกหลังคลอดใหเจาะเก็บตามปกติ  และสำหรับเลือดทั่วไปใหเจาะเก็บดวยวิธี 
               venipuncture  บรรจุในหลอดปราศจากเชื้อที่ผสม  EDTA 50 I.U./ml  (ฝาสีมวง) เพื่อไมใหเลือดแข็งตัว 
               ปดฝาใหแนนแลวพลิกหลอดไปมาเบาๆ เพ่ือใหเลือดผสมกับสารกันเลือดแข็งใหท่ัว ติดฉลาก ช่ือ-สกุล ของผูปวย
               ทุกหลอด เก็บท่ีอุณหภูมิหองและนำสงพรอมกับใบคำขอสงตรวจโดยเร็วท่ีสุด ถาไมสามารถสงไดทันที ใหเก็บที่
               อุณหภูมิ 4-8°C ไมควรเกิน 24 ชั่วโมงโดยหามแชแข็ง



คูมือการใหบริการ : บริษัท บางกอก ไซโตเจเนติกซ เซ็นเตอร จำกัด 
26

               หมายเหตุ  บริษัทฯไมรับรองการรายงานผล  ในกรณีผูใชบริการสงสิ่งสงตรวจเกินกำหนดระยะเวลาใน
               การสงตรวจ 
         ง. การนำสงสิ่งสงตรวจ
  - หากเก็บเลือดแลวนำสงโดยเร็วที่สุด  บรรจุในหลอดปราศจากเชื้อที่ผสม  EDTA 50 I.U./ml  (ฝาสีมวง)
  - หากไมสามารถนำสงไดในทันที ใหเก็บรักษาในตูเย็นที่อุณหภูมิ 4-8 °C
  - สิ่งสงตรวจตองนำสงพรอมใบคำรองขอสงตรวจ  Pre/Post-natal Analysis Request Form  (โปรดดู
               ภาคผนวก)  ซึ่งกรอกรายละเอียดครบถวนตามหัวขอที่เกี่ยวของในใบคำขอสงตรวจ เขียนดวยตัวบรรจง
               ชัดเจน  ควรระบุขอบงชี้การตรวจและประวัติผูปวยทุกครั้งเนื่องจากเปนขอมูลสำคัญประกอบ
               การตรวจวิเคราะห  ควรกรอกขอมูลแพทยผูสงตรวจและโรงพยาบาลใหชัดเจน  เพราะเปนขอมูลที่จะ
               ตองปรากฏบนใบรายงานผลการตรวจวิเคราะห
  - กรณีผูใชบริการอยูในพ้ืนท่ีกรุงเทพมหานครและปริมณฑล สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพ่ือจัดเตรียม
               พนักงานไปรับสิ่งสงตรวจ ณ สถานรับบริการ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
  - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่ตางจังหวัด  สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพื่อประสานงานใหบริษัทขนสง
               ไปรับสิ่งสงตรวจจากสถานรับบริการมายังบริษัทฯ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น. – 17.30 น.
         จ. เกณฑการยอมรับและการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ
  I. สิ่งสงตรวจไมมีขอมูล มีขอมูลไมถูกตอง หรือมีขอมูลไมครบถวน 
     - สิ่งสงตรวจที่ไมมีการติดฉลากระบุตัวผูปวย เชน ไมมีชื่อ นามสกุล
     - ใบคำขอสงตรวจกรอกรายละเอียดไมถูกตอง ไมชัดเจน หรือกรอกขอมูลไมครบถวน เชน ไมมีช่ือ นามสกุล 
       ไมมีการระบุรายละเอียดผูสงตรวจ สถานที่สงตรวจ หรือการตรวจวิเคราะหที่ตองการหรือสงตรวจผิด
       ประเภทการตรวจ ซึ่งไมอยูในขอบขายรายการใหบริการของบริษัทฯ
     - สิ่งสงตรวจไมสอดคลองกับใบคำขอสงตรวจ
     - ไมมีใบคำขอสงตรวจแนบมากับสิ่งสงตรวจ หรือไมมีสิ่งสงตรวจมาพรอมกับใบคำขอสงตรวจ
       หมายเหตุ  กรณีสิ่งสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจมาดวย บริษัทฯ จะไมออกใบ
       รายงานผลจนกวาจะไดรับการติดตอเพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสงตรวจ หรือเมื่อไดรับ
       ขอมูลเพียงพอ
  II. ลักษณะสิ่งสงตรวจไมเหมาะสมสำหรับกรณีเลือดทุกประเภท
     - สิ่งสงตรวจที่จัดเก็บมาไมถูกตอง เชน จัดเก็บในภาชนะที่ไมปราศจากเชื้อ ชนิดหลอดเก็บเลือดไมตรง
       ตามประเภทการตรวจ (สำหรับดานเซลลพันธุศาสตรบรรจุใน heparin 50 I.U./ml (ฝาสีเขียว) สำหรับ
       ดานอณูพันธุศาสตรบรรจุใน EDTA 50 I.U./ml (ฝาสีมวง))
     - ภาชนะใสสิ่งสงตรวจแตก หกเลอะเทอะ ไมปดจุก จุกหาย หรือปดฝาภาชนะไมแนน 
     - ส่ิงสงตรวจเสียสภาพจากปกติหรือมีส่ิงแปลกปลอมปะปน เชน เลือดท่ีแข็งตัวเปนล่ิมหรือเกิดภาวะ clot 
       ทั้งแบบ complete และ partial clot
     - เลือดท่ีมีปริมาณนอยกวาท่ีกำหนด (1 ml) สำหรับเลือดท่ีมี hemolysis มากจนเห็นไดชัดเจน (complete 
       hemolysis) จะถูกปฏิเสธการรับสิ่งสงตรวจและขอใหจัดเก็บสิ่งสงตรวจใหมอีกครั้ง
     - กรณีที่เลือดมี hemolysis  เล็กนอยถึงปานกลาง  (partial hemolysis)  โดยหองปฏิบัติการบริษัทฯ 
       อาจพิจารณาทำการตรวจวิเคราะหใหตามความเหมาะสม และจะบันทึกไวในใบคำรองแจงสิ่งสงตรวจ
       ไมเหมาะสมตอการวิเคราะห (โปรดดูภาคผนวก) หรือส่ืออิเล็กทรอนิกสเพ่ือใหทราบประวัติของส่ิงสงตรวจ
     - สิ่งสงตรวจที่ผานการแชแข็ง หรือ ไมไดเก็บไวที่อุณหภูมิ 4-8 °C
     - สิ่งสงตรวจถูกเก็บตัวอยางในระยะเวลานานเกิน 2 วัน เมื่อมาถึงบริษัทฯ 



คูมือการใหบริการ : บริษัท บางกอก ไซโตเจเนติกซ เซ็นเตอร จำกัด 
27

3.5 การรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย
 3.5.1 ผลการวิเคราะหรายงานเปนปกติ 
         หนาที่ 1 ของใบรายงานผลการวิเคราะหจะแสดงขอมูลดังนี้ 
          - ผูเช่ียวชาญจะระบุผลการวิเคราะหในหัวขอ Result ซ่ึงระบุบนใบรายงานผล โดยจะระบุเปนขอความท่ีสามารถ
            สื่อความไดเขาใจชัดเจนวา Normal Microarray Result ภายในกรอบขอความสีเขียว
          - ระบุ ผลการวิเคราะหตามหลักการเขียน ISCN ฉบับตีพิมพ 2016 เชน 
          - เพศหญิงปกติจะระบุเปน arr(1-22, X) x2 
          - เพศชายปกติจะระบุเปน arr(1-22) x2 , (X,Y) x1
          - แสดงภาพ Karyoview เพื่อชี้บงผลการวิเคราะหบนตำแหนงของโครโมโซม
          - แสดงการแปลการวิเคราะห
         หนาที่ 2 ของใบรายงานผลการวิเคราะหจะแสดงขอมูลดังนี้
          - ตารางแสดงผลการวิเคราะหแบบรายการ ของกลุมอาการโรคพันธุกรรมตลอดจนความผิดปกติของโครโมโซม 
          - แสดงผลการวิเคราะห Region of Homozygosity (ROH)
          - แสดงขอแนะนำอื่นๆ เพิ่มเติมจากผูเชี่ยวชาญ
         หนาท่ี 3 และ 4 ของใบรายงานผลการวิเคราะหจะแสดงขอมูลวิธีการกระบวนการวิเคราะหและขอจำกัดของการวิเคราะห

ใบรายงานผลหนา 1     ใบรายงานผลหนา 2
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ภาพที่ 11 ตัวอยางใบรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย ที่มีผลการวิเคราะหปกติ

ใบรายงานผลหนา 3     ใบรายงานผลหนา 4

 3.5.2 ผลการวิเคราะหรายงานผิดปกติ 
         หนาที่ 1 ของใบรายงานผลการวิเคราะหจะแสดงขอมูลดังนี้ 
          - ผูเชี่ยวชาญจะระบุผลการวิเคราะหในหัวขอ Result ซึ่งระบุบนใบรายงานผล โดยจะระบุเปนขอความที่สามารถสื่อ
            ความไดเขาใจชัดเจนวา Abnormal Microarray Result ภายในกรอบขอความสีแดง
          - ระบุ ผลการวิเคราะหตามหลักการเขียน ISCN ฉบับตีพิมพ 2016 โดยขึ้นอยูกับความผิดปกติที่ตรวจพบ
          - แสดงภาพ Karyoview  เพื่อชี้บงผลการวิเคราะหบนตำแหนงของโครโมโซม  หากผิดปกติจะแสดงสัญลักษณบน
            ภาพนี้
          - แสดงการแปลการวิเคราะห
         หนาที่ 2 ของใบรายงานผลการวิเคราะหจะแสดงขอมูลดังนี้
          - ตารางแสดงผลการวิเคราะหแบบรายการ ของกลุมอาการโรคพันธุกรรมตลอดจนความผิดปกติของโครโมโซม 
          - แสดงผลการวิเคราะห Region of Homozygosity (ROH)
          - แสดงขอแนะนำอื่นๆ เพิ่มเติมจากผูเชี่ยวชาญ
         หนาที่ 3  และ 4  ของใบรายงานผลการวิเคราะหจะแสดงขอมูลวิธีการกระบวนการวิเคราะหและขอจำกัดของการวิเคราะห 
            และในหนา 4 จะแสดงขอมูลของยีนที่ไดจากการวิเคราะหผลโดยอางอิงจาก OMIM
            หมายเหตุ กรณีท่ีรายงานผลการวิเคราะหผิดปกติ หรือสาเหตุท่ีไมสามารถรายงานผลไดน้ัน จะข้ึนอยูกับความผิดปกติ 
            หรือสาเหตุที่เกิดขึ้นใดๆ เพื่อใหสามารถรายงานผลไดเฉพาะเจาะจงกับความผิดปกติที่เกิดขึ้น
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ใบรายงานผลหนา 1     ใบรายงานผลหนา 2

ใบรายงานผลหนา 3     ใบรายงานผลหนา 4

ภาพที่ 12 ตัวอยางใบรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมดวยเทคนิคโครโมโซมไมโครอะเรย ที่มีผลการวิเคราะหผิดปกติ
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3.6 การสนับสนุนผลการตรวจวิเคราะห
 3.6.1 กรณีรายงานผลการวิเคราะหผิดปกติ
         ก. หองปฏิบัติการจะแจงผลการวิเคราะหทันทีที่ออกผลแลวเสร็จโดยผานชองทาง โทรสาร จดหมายอิเล็กทรอนิกส หรือ
             โทรศัพท โดยผานชองใดชองทางหนึ่ง เพื่อเปนการแจงแพทยหรือผูใชบริการใหทราบลวงหนาเกี่ยวกับผลการวิเคราะห
         ข. หองปฏิบัติการจะนำสงใบรายงานผลฉบับไฟลอิเล็กทรอนิกสเบื้องตนกอน โดยระบุหัวเรื่องของจดหมายอิเล็กทรอนิกส
             วา  “Attention required : .....”  จากนั้นจึงนำสงใบรายงานผลฉบับจริงไปยังผูใชบริการตามชองทางที่ผูใชบริการ
             สะดวก 
         ค. ตามหลักจรรยาบรรณวิชาชีพแลว ทางหองปฏิบัติไมสามารถแจงผลการวิเคราะหเบื้องตนไดกอนที่ผูเชี่ยวชาญจะทำ
             การสรุปผล และหองปฏิบัติการไมมีสิทธิ์ในการแจงผลการวิเคราะหแกผูปวยโดยตรงทุกกรณี 
         ง. ใบรายงานผลท่ีรายงานผลการวิเคราะหโครโมโซมผิดปกติ จะประกอบไปดวย case comment และเอกสารอธิบายเพ่ิม
             แนบทายท่ีใบรายงานผลเพ่ือแปลผล และอธิบายผลกระทบทางคลินิก ตลอดจนแนวทางการรักษาไปยังแพทยผูสงตรวจ
             หรือผูใชบริการ เพื่อเปนขอมูลประกอบในการวางแผนการรักษาหรือดูแลผูปวยตอไป ดังภาพที่ 13
 3.6.2 กรณีไมสามารถรายงานผลการวิเคราะหได
         ก. การสงตัวอยางซ้ำ หากผูใชบริการตองการสงตัวอยางเพิ่มเพื่อตรวจซ้ำ สามารถดำเนินการไดตามปกติ โดยทั้งนี้ ไมมีคา
             บริการเพิ่มเติม
         ข. การยกเลิกการดำเนินการ  (เฉพาะกรณีไมสามารถรายงานผลได)  ผูใชบริการสามารถยกเลิกการดำเนินการไดโดยทาง
             บริษัท ยินดีคืนเงินคาบริการเต็มจำนวน (กรณีชำระเงินแลว) หรือ ไมคิดคาบริการ (กรณียังไมชำระเงิน) หรือ หักลดหน้ี
             ชำระ (กรณีระบบวางบิล)

ภาพที่ 13 ตัวอยาง case comment (ซาย) และ เอกสารอธิบายเพิ่มเติม (ขวา)
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4. การตรวจคัดกรองหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม Panorama™ Non-Invasive Prenatal Testing 
   (NIPT)
 การตรวจคัดกรองเพื่อหาความเสี่ยงที่ทารกในครรภจะมีความผิดปกติของจำนวนโครโมโซมไมวาจะเปนการมีจำนวนที่เกินหรือ
ขาดหายไปของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y โดยทำการตรวจวิเคราะหจากตัวอยางเลือดที่ไดจากแม ซึ่งมีความปลอดภัยทั้งตอแม
และทารกในครรภ และปราศจากความเสี่ยงที่จะทำใหเกิดการแทงบุตรอันเนื่องมาจากขั้นตอนการตรวจ ดวยเทคโนโลยีการตรวจวิเคราะห
ความหลากหลายของลำดับเบส (single nucleotide polymorphism; SNP) ที่มีรูปแบบดีเอ็นเอของแมและลูกในแตละโครโมโซมที่เปน
เอกลักษณ (SNPs pattern) จำนวน 13,392 ตำแหนง จึงทำใหวิธีดังกลาวเปนวิธีที่มีประสิทธิภาพสูงสุดในปจจุบัน รวมถึงมีความแมนยำ
มากกวารอยละ 99 สำหรับการตรวจหาความผิดปกติทางดานจำนวนโครโมโซมของโครโมโซมคูที่ 13, 18 และ 21 และมีความแมนยำถึง
รอยละ 95 สำหรับความผิดปกติทางดานจำนวนของโครโมโซม X (Monosomy X หรือ Turner syndrome) นอกจากนี้พบวา การรายงาน
ผลเพศของทารกมีความถูกตองถึงรอยละ 99 โดยผูใชบริการสามารถเลือกไดวาตองการใหมีการรายงานผลเพศของทารกหรือไม และสามารถ
เลือกหองปฏิบัติการสำหรับตรวจวิเคราะหตัวอยางได  ไมวาจะเปนหองปฏิบัติการในประเทศไทย  (Panorama™  Basic Panal-Thailand) 
หรือหองปฏิบัติการในประเทศสหรัฐอเมริกา (Panorama™ Basic Panal-USA)
 นอกจากการตรวจหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y แลว Panorama™ NIPT ยังมี
ชองสำหรับการตรวจเพ่ิมเติมโดยเปนการตรวจการขาดหายไปของช้ินสวนโครโมโซม (microdeletion) ท่ีเปนสาเหตุของ 5 โรคพันธุกรรมดังน้ี

 1. DiGeorge syndrome (22q11.2 deletion syndrome)
 2. 1p36 deletion syndrome
 3. Cri du chat syndrome (5p-)
 4. Angelman syndrome (15q11.2 deletion maternal)
 5. Prader-Willi syndrome (15q11.2 deletion paternal)

 โดยผูใชบริการที่ตองการตรวจเพิ่มเติมเฉพาะ DiGeorge syndrome (22q11.2 deletion syndrome)  สามารถทำการเลือกใน
ชอง Panorama™  Prenatal Panel + 22q11.2 deletion  หรือหากผูใชบริการตองการตรวจแบบครอบคลุมการขาดหายไปของชิ้นสวน
โครโมโซมทั้ง 5 โรคพันธุกรรม  สามารถทำการเลือกในชอง Panorama    Extended Panel ในใบคำขอสงตรวจ Panorama™ Prenatal 
Test Requisition Form (ภาคผนวก)

ตารางที่ 5 การตรวจคัดกรองหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม Panorama™ Non-Invasive Prenatal 
             Testing (NIPT)

การตรวจคัดกรองหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม Panorama™ Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT)

หลักวิธีการตรวจวิเคราะห
ขอมูลของสิ่งสงตรวจ

ประเภทสิ่งสงตรวจ ปริมาตร (ml)
ใบคำขอสงตรวจ ระยะเวลาในการรายงานผล*

Targeted Sequencing 
Using SNPs

16-20 ml

หมายเหตุ
* ระยะเวลารายงานผล เริ่มนับตั้งแตเวลาที่สิ่งสงตรวจมาถึงบริษัทฯ

Thailand: 7-10 วัน
USA: 10-14 วัน

Panorama™
Prenatal Test 
Requisition Form 
(Thailand/USA)

Peripheral blood/ Streck™ Tube 
ที่บรรจุไวในกลอง Collection kit 
จำนวน 2 หลอด

TM
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4.1 ขอบงชี้ในการตรวจ
 - สตรีตั้งครรภที่มีอายุตั้งแต 35 ปขึ้นไป ณ วันกำหนดคลอด
 - สตรีตั้งครรภที่มีประวัติครอบครัว หรือเคยมีบุตรที่มีความผิดปกติของโครโมโซม
 - สตรีตั้งครรภที่มีประวัติโครโมโซมผิดปกติแบบโรเบิรตโซเนียน (Robertsonian translocation) หรือสามีมีประวัติโครโมโซมผิดปกติ
   ในลักษณะดังกลาว
 - สตรีตั้งครรภที่ตรวจพบความผิดปกติของทารกจากการตรวจ ultrasound 
 - สตรีตั้งครรภที่มีความวิตกกังวลเกี่ยวกับทารกในครรภจะมีความผิดปกติของโครโมโซม
 - สตรีตั้งครรภที่ไดรับดุลยพินิจจากแพทยใหทำการตรวจวิเคราะหโครโมโซมของทารกในครรภ
4.2 ขอดีของการตรวจคัดกรองหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม มีดังนี้
 - สามารถตรวจวิเคราะหความผิดปกติทางพันธุกรรมที่มีความถูกตองแมนยำสูง ระดับมาตรฐานประเทศสหรัฐอเมริกา
 - สามารถตรวจไดตั้งแตอายุครรภที่ 9 สัปดาห 
 - สามารถตรวจภาวะที่โครโมโซมเพิ่มขึ้นทั้งชุดได (polyploidy) เชน Triploid (การที่มีโครโมโซมทั้งหมด 3 ชุด หรือ 69 แทง)
 - ไมมีความเสี่ยงตอทารกในครรภ เนื่องจากใชเลือดคุณแมเพียง 20 ml เทานั้น
 - สามารถทราบเพศของทารกในครรภได (ตามความสมัครใจ) ดวยความแมนยำมากกวา 99 เปอรเซ็นต
 - สามารถทราบผลการตรวจภายใน 7-10 วัน (สงตรวจประเทศไทย) และ 10-14 วัน (สงตรวจประเทศสหรัฐอเมริกา)
 - มีความผิดพลาดในการรายงานผลต่ำที่สุด เมื่อเทียบกับการตรวจคัดกรองประเภทอื่นๆ
 - กรณีผลตรวจมีความเสี่ยงสูง บริษัทฯ มีนโยบายสนับสนุนการตรวจวินิจฉัยเพื่อยืนยันผลใหกับผูใชบริการ
   หมายเหตุ เง่ือนไขเปนไปตามท่ีบริษัทฯ กำหนด และขอสงวนสิทธ์ิสำหรับการเปล่ียนแปลง/ยกเลิกไดโดยไมตองแจงใหทราบลวงหนา 
   สามารถสอบถามขอมูลเพิ่มเติมไดที่ตัวแทนประจำเขตหรือติดตอมายังบริษัทตามขอมูลที่ระบุไวในเอกสารนี้
4.3 ขอจำกัดของตรวจคัดกรองหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม มีดังนี้
 - การตรวจน้ีเปนการตรวจคัดกรองเพ่ือหาความผิดปกติของทารกในครรภในดานจำนวนของโครโมโซมคูท่ี 13, 18, 21, X และ Y และ
   การขาดหายไปของชิ้นสวนโครโมโซมของ 5 โรคพันธุกรรมดังกลาวขางตนเทานั้น โดยไมสามารถตรวจเจอความผิดปกตินี้ ทั้งหมด 
   100 เปอรเซ็นต และไมสามารถตรวจความผิดปกติของรูปรางของโครโมโซมดังกลาว 
 - การที่ผลออกมาวามีความเสี่ยงต่ำ หมายความวาทารกในครรภมีความเสี่ยงนอยมากที่จะมีความผิดปกติในดานจำนวนของโครโมโซม
   คูที่ 13, 18, 21, X และ Y แตไมสามารถรับรองผลไดวาโครโมโซมอื่นๆ นอกเหนือจากโครโมโซมดังกลาวขางตนจะไมมีความผิดปกติ 
   และไมสามารถยืนยันไดวาทารกในครรภจะมีโครโมโซมดังกลาว ปกติหรือวาจะไมมีปญหาอื่นๆ ในระหวางการตั้งครรภ หรือวาทารก
   ในครรภจะเกิดมาสุขภาพสมบูรณแข็งแรง
 - กรณีท่ีการตรวจวิเคราะหไมสามารถรายงานผลได อาจเกิดไดจากสาเหตุตางๆ  เชน ปริมาณดีเอ็นเอของทารกมีนอยเกินไปท่ีจะสามารถ
   วิเคราะหได การเจาะเลือดท่ีไมถูกตอง ความลาชาในการขนสงส่ิงสงตรวจมายังหองปฏิบัติการ ดัชนีมวลกาย (BMI)  ของคนไขท่ีสูงเกินไป 
   หรือในกรณีท่ีมีการรายงานผลไมถูกตอง อาจมีสาเหตุมาจากมีการสลับส่ิงสงตรวจ ความผิดพลาดของหองปฏิบัติการ การผสมกันระหวาง
   เซลลปกติกับเซลลผิดปกติในทารก (mosaicism) หรือเหตุการณบางอยางที่นอกเหนือการควบคุมของทางหองปฏิบัติการ
 - กรณีที่การตรวจวิเคราะหไมสามารถรายงานผลได เนื่องมาจากปริมาณดีเอ็นเอของทารกไมเพียงพอ หรือดวยเหตุผลอื่นๆ (อัตราการ
   รายงานผลไมไดของการตรวจ Panorama™ อยูระหวาง 3-5 เปอรเซ็นต) ทางหองปฏิบัติการจะมีการแนะนำใหมีการเจาะเลือด
   เขามาใหมเพ่ือทำการวิเคราะหซ้ำ โดยไมมีคาใชจายเพ่ิมเติมจากการสงตรวจคร้ังแรก โดยโอกาสท่ีจะไมสามารถรายงานผลการตรวจซ้ำ
   ในครั้งที่สองไดนั้น พบวาเกิดไดนอย
 - การตรวจนี้ไมสามารถรายงานผลเกี่ยวกับโครโมโซมเพศจากการใชไขบริจาคหรือแมอุมบุญ
 - การตรวจนี้ไมสามารถใชไดกับสตรีที่ตั้งครรภแฝดที่มากกวา 2 คนขึ้นไป เชน แฝด 3
 - การตรวจนี้ไมสามารถใชไดกับการตั้งครรภแฝดโดยการใชไขบริจาคหรือแมอุมบุญ
 - การตรวจนี้ไมสามารถใชไดกับสตรีที่เคยผานการผาตัดเปลี่ยนไขกระดูกมากอน
 - การตรวจนี้ไมสามารถใชไดกับสตรีที่มีการตั้งครรภแบบครรภแฝดแฝง (vanishing twin) 
 - การตรวจนี้ไมสามารถรายงานผลในกรณีมารดาและบิดามีความเกี่ยวของกันทางสายเลือดไมวาจะมากหรือนอยก็ตาม  สำหรับคูสามี
   ภรรยาที่เกี่ยวของทางสายเลือดควรปรึกษาแพทยสำหรับการตรวจดวยเทคนิคแบบอื่นๆ ที่เหมาะสมกวา
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ตารางที่ 6 เงื่อนไขการตรวจเพิ่มเติมของการตรวจคัดกรองหาความผิดปกติทางโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม

เงื่อนไขในการตรวจ

ครรภเดี่ยวที่ไมใชไขบริจาค/
แมอุมบุญ

ครรภแฝดแท
(Monozygotic twins)

ครรภแฝดเทียม
(Dizygotic twins)

ครรภเดี่ยวที่เปนไขบริจาค/
แมอุมบุญ

Panorama Basic 
Thailand

Panorama Basic 
USA

Panorama 
+ 22q11.2 

Panorama 
Extended

4.4 ประเภทสิ่งสงตรวจ
 Peripheral blood โดยเก็บใน Streck™ Tube จำนวน 2 หลอด บรรจุใน Collection kit ของ Panorama™ Non-Invasive 
Prenatal Testing (NIPT) 
 ก. ระยะเวลาการรายงานผลการตรวจวิเคราะห
     - ระยะเวลามาตรฐานสำหรับการรายงานผล คือ 7-10 วันทำการ สำหรับสงตรวจ Panorama™ Thailand
     - ระยะเวลามาตรฐานสำหรับการรายงานผล คือ 10-14 วันทำการ สำหรับสงตรวจ Panorama™ USA
     - กรณีที่ผลการตรวจวิเคราะหพบวามีความผิดปกติ  ทางหองปฏิบัติการจะทำการรายงานผลแกผูใชบริการโดยเร็วที่สุด ผานทาง
       โทรศัพท โทรสาร หรือจดหมายอิเล็กทรอนิกส แลวจึงดำเนินการออกผลและสงใบรายงานผลตัวจริงในลำดับตอไป
 ข. วิธีเตรียมผูปวยกอนเก็บสิ่งสงตรวจ 
     - ตองเปนสตรีตั้งครรภที่มีอายุครรภตั้งแต 9 สัปดาหขึ้นไป 
     - กรณีตองการขอคำปรึกษาทางพันธุกรรมกอนการตรวจ กรุณาติดตอ บริษัทฯ เพื่อทำการนัดหมายผูเชี่ยวชาญในการใหคำปรึกษา
       ขอกำหนดในการเก็บและนำสงสิ่งสงตรวจ 
 ค. การเก็บสิ่งสงตรวจและการเก็บรักษา
     1) ตรวจสอบ Collection kit วายังไมหมดอายุ Collection kit  ท่ียังไมไดบรรจุเลือด สามารถเก็บไวท่ีอุณหภูมิ 18–30 องศาเซลเซียส 
        และมีระยะเวลาหมดอายุตามที่ระบุไวขางกลอง (YYYY/MM/DD) ตามภาพดานลาง

     2) เจาะเลือดคนไขและบรรจุใสหลอดแกว (Streck™ Tube)  ที่เตรียมไวใหอยูในกลอง Collection kit  จำนวน 2 หลอด โดย
        บรรจุใหไดหลอดละ 8-10 ml (รวมทั้งหมดเปน 16-20 ml)

         - แนะนำใหใชเข็มขนาด 20 - 21 เพื่อปองกันเม็ดเลือดแดงแตกระหวางการเจาะซึ่งจะทำใหมีผลตอการวิเคราะหตัวอยางได 
           (เจาะไดทั้งแบบ syringe และ vacuum โดยไมเปดฝาหลอด) 
         - ไมแนะนำใหใช butterfly ในการเจาะอาจทำใหการไหลของเลือดชากวาปกติซึ่งอาจทำใหเลือดแข็งตัวได
         - ใชเวลาประมาณ 60 – 90 วินาทีเพื่อใหเลือดไหลเขาหลอดจนเกือบเต็ม (ประมาณ 2.5 ซม. หางจากฝาหลอด)
         - ถาเจาะครั้งแรกแลวไมสามารถไดปริมาณเลือดที่ตองการ  ใหใชหลอดใหมจากกลองใหมไดเลยเพื่อปองกันบารโคดที่กลอง
           และหลอดแกวไมตรงกัน
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    3) พลิกหลอดไปมาเบาๆ อยางนอย 10 ครั้งทันทีหลังจากการเจาะ

    4) กรอกขอมูลคนไขเปนภาษาอังกฤษ ตามที่ระบุบนบัตรประชาชน ใหครบลงบนฉลากที่แปะไวบนหลอดจำนวน 2 หลอด
    5) ใสหลอดแกวบรรจุเลือดทั้ง 2 หลอดลงในถุง Lab-Loc   (Biohazard bag)
    6) นำไปวางใหอยูระหวาง gel pack สำหรับลดการกระแทกระหวางการขนสง
    7) บรรจุ gel pack ลงในซองสีเงินที่เตรียมไวให โดยลอกแถบกาวออก
    8) บรรจุซองสีเงินลงในกลองกระดาษบรรจุภัณฑ
    9) กรอกขอมูลคนไขเปนภาษาอังกฤษ ตามที่ระบุบนบัตรประชาชน ลงในใบ Panorama™ Prenatal Test Requisition Form 
        ใหครบถวนทุกขอ สำหรับรูปแบบการเขียนวันที่ใหใชเปน dd:mmm:yyyy โดยเปนปคริสตศักราช (ตัวอยาง: 15 May 2017)
    10) ติดสติ๊กเกอรบารโคดที่แนบมาในกลองลงบนใบ Panorama™ Prenatal Test Requisition Form  ตรงตำแหนงที่ระบุไว 
          (ดานบนซาย)
    11) ติดสติ๊กเกอรขอมูลคนไขที่ทางโรงพยาบาลเตรียมไว  (ถามี)  บนใบ Panorama™ Prenatal Test Requisition Form  ตรง
          ตำแหนงที่ระบุไว (ดานบนขวา)
    12) ใหคนไขลงชื่อและวันที่ในเอกสารใหความยินยอมในการตรวจ (Consent form)
          หมายเหตุ บริษัทฯ ไมรับรองการรายงานผล ในกรณีผูใชบริการสงสิ่งสงตรวจเกินกำหนดระยะเวลาในการสงตรวจ
         ง. การนำสงสิ่งสงตรวจ
  - นำสงโดยเร็วที่สุด 
  - สิ่งสงตรวจตองสงพรอมกับใบคำขอสงตรวจ  Panorama™ Prenatal Test Requisition Form  โดยกรอกขอมูลเปน
               ภาษาอังกฤษ (ตามบัตรประชาชน) กรอกรายละเอียดครบถวนตามหัวขอที่กำหนดในใบคำขอสงตรวจ  และลงลายมือ
               ยินยอมจากผูรับการตรวจลงในเอกสารใหความยินยอมการตรวจ Consent Form 
               หมายเหตุ กรณีส่ิงสงตรวจติดฉลากไมชัดเจนหรือไมมีใบคำขอสงตรวจ หรือใบคำขอสงตรวจไมชัดเจน  บริษัทฯจะไมออก
               ใบรายงานผลจนกวาจะไดรับการติดตอเพื่อยืนยันความถูกตองของการจัดเก็บสิ่งสงตรวจหรือเมื่อไดรับขอมูลเพียงพอ
  - การแชเย็น Gel pack ในหนารอนของประเทศไทย  ผูใชบริการควรแชเย็น Gel pack ท่ีบรรจุในชุด Collection kit 
               กอนท่ีจะทำการเก็บตัวอยาง  และเม่ือทำการเจาะเลือดเสร็จแลว ใหนำ Gel pack น้ันมาบรรจุในซองสีเงินตามปกติ
  - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่กรุงเทพมหานครและปริมณฑล สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ เพื่อจัดเตรียมพนักงานไปรับ
               สิ่งสงตรวจ ณ สถานรับบริการ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น.–17.30 น.
  - กรณีผูใชบริการอยูในพื้นที่ตางจังหวัด สามารถโทรแจงกับทางบริษัทฯ  เพื่อประสานงานใหบริษัทขนสงไปรับสิ่งสงตรวจ
               จากสถานรับบริการมายังบริษัทฯ โดยสามารถแจงไดตั้งแตเวลา 08.30 น.–17.30 น.
         จ. เกณฑการยอมรับและการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ
  I. สิ่งสงตรวจไมมีขอมูล มีขอมูลไมถูกตอง หรือมีขอมูลไมครบถวน 
     - สิ่งสงตรวจที่ไมมีการติดฉลากระบุตัวผูปวย เชน ไมมีชื่อ นามสกุล
     - หลอดบรรจุเลือดมีรหัสแตกตางจากใบขอสงตรวจ
     - ใบคำขอสงตรวจกรอกรายละเอียดไมถูกตอง ไมชัดเจน หรือกรอกขอมูลไมครบถวน เชน ไมมีช่ือ นามสกุล ไมมีการระบุ
                  รายละเอียดผูสงตรวจ สถานที่สงตรวจ  หรือการตรวจวิเคราะหที่ตองการหรือสงตรวจผิดประเภทการตรวจ  ซึ่งไมอยู
                  ในขอบขายรายการใหบริการของบริษัทฯ
     - ไมมีใบคำขอสงตรวจแนบมากับสิ่งสงตรวจ หรือไมมีสิ่งสงตรวจมาพรอมกับใบคำขอสงตรวจ

®
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  II. ลักษณะสิ่งสงตรวจไมเหมาะสม
     - Collection kit หมดอายุ
     - ตัวติดตามอุณหภูมิ (Temperature strip) เปลี่ยนเปนสีเทาเขมหรือดำ
     - สิ่งสงตรวจที่มาถึงบริษัทและพบวาเจาะไวนานเกิน 4 วัน สำหรับสงตรวจ Panorama USA และเกิน 5 วัน สำหรับ
       สงตรวจ Panorama Thailand
     - สิ่งสงตรวจที่จัดเก็บไมถูกตอง เชน จัดเก็บในภาชนะอื่น ที่ไมใช Streck™ Tube
     - สิ่งสงตรวจที่แชแข็ง หรือแชเย็น
     - สิ่งสงตรวจที่แข็งตัวเปนลิ่ม หรือเกิดภาวะ clot ทั้งแบบ complete และ partial clot
     - ภาชนะที่ใสสิ่งสงตรวจแตก หกเลอะเทอะ ไมปดจุก จุกหาย หรือปดฝาภาชนะไมแนน 
     - เลือดที่เกิด hemolysis สำหรับเลือดที่มี hemolysis มากจนเห็นไดชัดเจน (complete hemolysis) จะถูกปฏิเสธ
       การรับสิ่งสงตรวจและขอใหจัดเก็บสิ่งสงตรวจใหมอีกครั้ง ในกรณีที่เลือดมี hemolysis เล็กนอยถึงปานกลาง 
       (partial hemolysis)  หองปฏิบัติการอาจพิจารณาทำการตรวจวิเคราะหใหตามความเหมาะสม และจะบันทึกไวใน
       ใบคำขอสงตรวจหรือสื่ออิเล็กทรอนิกสเพื่อใหทราบประวัติของสิ่งสงตรวจ
     - เลือดท่ีมีปริมาณนอยกวาท่ีกำหนด (รวมท้ังสองหลอดไมถึง 16 ml)  หากเปนกรณีจำเปน หองปฏิบัติการอาจพิจารณา
       ทำการตรวจวิเคราะหใหตามความเหมาะสม และจะบันทึกไวในใบคำขอสงตรวจหรือสื่ออิเล็กทรอนิกสเพื่อใหทราบ
       ประวัติของสิ่งสงตรวจ 
     - พลาสมาที่ไดหลังจากขั้นตอนการปนเลือดมีปริมาตรนอยกวา 6 ml
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ภาพที่ 15 รายงานผลปกติของ Panorama™ Basic Panal-Thailand (ซาย) และ Panorama™ Basic Panal-USA (ขวา)

ภาพที่ 14 รายงานผลปกติของ Panorama™ Prenatal Panel + 22q11.2 deletion (ซาย) และ Panorama™ Extended Panel (ขวา)

4.5 การรายงานผลการตรวจคัดกรองความผิดปกติของโครโมโซมของทารกในครรภจากเลือดแม
 4.5.1 ผลการวิเคราะหรายงานเปนความเสี่ยงต่ำ (low risk)
         ความเสี่ยงต่ำ (low risk) หมายถึง มีความเสี่ยงต่ำที่ทารกในครรภจะมีความผิดปกติของบนโครโมโซมที่ตรวจสามารถแบงออกเปน
         1. ความเส่ียงต่ำท้ังหมดทุกโครโมโซมท่ีตรวจ หมายถึง มีความเส่ียงต่ำท่ีทารกในครรภจะมีความผิดปกติในดานจำนวนของโครโมโซม
            ที่ตรวจ ดังภาพที่ 15 และ 16 
         2. ความเสี่ยงต่ำ ยกเวนในบางโครโมโซมที่ไมสามารถออกผลได หมายถึง มีความเสี่ยงต่ำที่ทารกในครรภจะมีความผิดปกติในดาน
            จำนวนโครโมโซมที่ตรวจตามที่ระบุ แตมีบางโครโมโซมที่ออกผลไมได
         3. สำหรับการตรวจ Panorama™  Extended Panel ซ่ึงเปนการตรวจท่ีครอบคลุมการขาดหายไปของช้ินสวนโครโมโซมท้ัง 5 โรค
            พันธุกรรม อาจพบการรายงานผลท่ีแสดงความเส่ียงต่ำ แตพบวาโครโมโซมตำแหนงท่ีตรวจ Angelman syndrome แสดงคาเปน 
            risk unchanged โดยอาจเกิดจากการที่สิ่งสงตรวจมีปริมาณดีเอ็นเอของทารกนอยกวา 7 เปอรเซ็นต ซึ่งทางบริษัทฯ ไมได
            สนับสนุนเพิ่มเติมใดๆ สำหรับกรณีผลตรวจ Angelman syndrome ดังกลาว
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 4.5.2 ผลการวิเคราะหรายงานเปนความเสี่ยงสูง (high risk)
         ความเสี่ยงสูง (high risk) หมายถึง มีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภจะมีความผิดปกติของโครโมโซม สามารถแบงออกเปน
         1. ความเสี่ยงสูงของโครโมโซมคูที่ 13 (Trisomy 13) หมายถึง มีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภจะมีโครโมโซมคูที่ 13 เกินมา 
             ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ Patau syndrome 
         2. ความเส่ียงสูงของโครโมโซมคูท่ี 18 (Trisomy 18)  หมายถึง มีความเส่ียงสูงท่ีทารกในครรภจะมีโครโมโซมคูท่ี 18 เกินมา 
             ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ Edward syndrome
         3. ความเสี่ยงสูงของโครโมโซมคูที่ 21 (Trisomy 21) หมายถึง มีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภจะมีโครโมโซมคูที่ 21 เกินมา 
             ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ Down syndrome
         4. ความเสี่ยงสูงของโครโมโซม X (Monosomy X)  หมายถึง มีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภจะมีโครโมโซม X ขาดหายไป
             ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ Turner syndrome
         5. ความเสี่ยงสูงแบบ Triploidy X หมายถึง มีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภจะมีโครโมโซม 3 ชุด หรือมีโครโมโซม 69 แทง 
             ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ Triple X syndrome
         6. ความเส่ียงสูงของ 22q11.2 deletion หมายถึง มีความเส่ียงสูงท่ีทารกในครรภจะมีการขาดหายไปของโครโมโซมคูท่ี 22 
             ตำแหนง q11.2 ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ DiGeorge syndrome 
         7. ความเสี่ยงสูงของ 1p36 deletion  หมายถึง มีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภจะมีการขาดหายไปของโครโมโซมคูที่ 1 
             ตำแหนง p36 ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ 1p36 deletion syndrome
         8. ความเสี่ยงสูงของ Chi du chat  หมายถึง มีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภจะมีการขาดหายไปของโครโมโซมคูที่ 5 
             ตำแหนง p15.2 ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ Cri du chat syndrome
         9. ความเส่ียงสูงของ Angelman หมายถึง มีความเส่ียงสูงท่ีทารกในครรภจะมีการขาดหายไปของโครโมโซมคูท่ี 15 ท่ีไดจากแม 
             ตำแหนง q11-13 ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ Angelman syndrome
         10. ความเสี่ยงสูงของ Prader-Willi  หมายถึง มีความเสี่ยงสูงที่ทารกในครรภจะมีการขาดหายไปของโครโมโซมคูที่ 15 
             ที่ไดจากพอ ตำแหนง q11-13 ซึ่งเปนสาเหตุของความผิดปกติทางพันธุกรรมในกลุมของ Prader-Willi syndrome
         11. ความเสี่ยงสูงที่ไมสามารถออกผลได  อาจเกิดมาจากการตั้งครรภชนิดแฝดและมีตัวออนหนึ่งตัวที่หยุดการเจริญเติบโต
             หรือเสียชีวิตขณะตั้งครรภไปแลว (Vanishing twin)  หรือการตั้งครรภแฝด (multiple gestation) หรือหากเปน
             การต้ังครรภเด่ียวก็มีความเส่ียงท่ีทารกในครรภจะมีโครโมโซมผิดปกติชนิด Triploid (กลุมอาการท่ีเกิดจากการมีโครโมโซม 3 ชุด 
             หรือโครโมโซม 69 แทง) 

ภาพที่ 15 ตัวอยางใบรายงานผลความเสี่ยงสูง
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 4.5.3 ไมสามารถรายงานผลการวิเคราะห สาเหตุอาจจะเกิดไดจาก
         1. ปริมาณดีเอ็นเอของทารกไมเพียงพอในการตรวจ (Insufficient fetal fraction) 
         2. รูปแบบดีเอ็นเอของทารกท่ีไมสามารถแปลผลได เน่ืองจากมีรูปแบบดีเอ็นเอนอกเหนือจากไปจากฐานขอมูลของการตรวจ
             ดวยวิธี Panorama™
         3. รูปแบบดีเอ็นเอของทารกที่ไมสอดคลองกับมารดา อาจเนื่องมาจากการตั้งครรภแทนหรือแมอุมบุญ 
         4. ความผิดพลาดของหองปฏิบัติการ 

4.6 การสนับสนุนผลการตรวจวิเคราะห
 4.6.1 กรณีรายงานผลการวิเคราะหวามีความเสี่ยงต่ำ แตบางโครโมโซมไมสามารถรายงานผลได
         - หากผูใชบริการประสงคที่จะตรวจซ้ำ ทางบริษัทฯ ยินดีทำการตรวจซ้ำใหอีกหนึ่งครั้งโดยไมมีคาใชจายเพิ่มเติม โดย
           ไมรับประกันการรายงานผล
         - หากผูใชบริการไมประสงคที่จะตรวจซ้ำ ทางบริษัทฯ ยินดีที่จะสนับสนุนการตรวจวิเคราะหดวยเทคนิค karyotype 
           จากน้ำคร่ำหรือเลือดทารก  โดยไมคิดคาใชจายในสวนของหองปฏิบัติการ และขอใหแพทยเจาของไขตรวจสอบ
           ประวัติการตั้งครรภของคนไขอยางละเอียด พรอมกับการอัลตราซาวดเพิ่มเติม  เพื่อนำขอมูลที่ไดมาประกอบ
           การวินิจฉัยรวมกับผลการตรวจนี้
 4.6.2 กรณีรายงานผลการวิเคราะหวามีความเสี่ยงต่ำ แตพบ risk unchanged บนตำแหนงของ Angelman
         - ทางบริษัทฯ ไมแนะนำใหตรวจอีกครั้งเมื่อมีอายุครรภมากขึ้น
 4.6.3 กรณีรายงานผลการวิเคราะหวามีความเสี่ยงสูง แตไมสามารถรายงานผลในโครโมโซมอื่นได
         - อันเนื่องมาจากการตั้งครรภชนิดแฝดและมีตัวออนหนึ่งตัวที่หยุดการเจริญเติบโต  หรือเสียชีวิตขณะตั้งครรภไปแลว 
           (Vanishing twin)  หรือการตั้งครรภแฝด (multiple gestation)  หรือหากเปนการตั้งครรภเดี่ยวก็มีความเสี่ยงที่
           ทารกในครรภจะมีโครโมโซมผิดปกติชนิด Triploid (กลุมอาการท่ีเกิดจากการมีโครโมโซม 3 ชุด หรือโครโมโซม 69 แทง) 
           ทั้งนี้ทางบริษัทฯ ขอสงวนสิทธิ์ในการคิดเงินเต็มจำนวนและไมคืนเงินคาบริการ
         - สำหรับผลที่แสดงวาเปน Vanishing twin  หากผูใชบริการที่มีประวัติ Vanishing twin ประสงคที่จะเลือกตรวจ
           วินิจฉัยกอนคลอด  เชน การเจาะน้ำคร่ำ  หรือตรวจวินิจฉัยหลังคลอดโดยใชเลือดของทารกหลังคลอด ทางบริษัทฯ 
           ยินดีที่จะสนับสนุนการตรวจวิเคราะหนี้  โดยสามารถสงตัวอยางมารับบริการที่บริษัทฯ ได  โดยไมคิดคาใชจายใน
           การตรวจวิเคราะหนี้ (เฉพาะคาตรวจวิเคราะหดวยเทคนิค Karyotype และ/หรือ QF-PCR) 

ภาพที่ 16 ตัวอยางใบรายงานผลที่ไมสามารถรายงานผลได
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         - การตั้งครรภเดี่ยวตามธรรมชาติ ทางบริษัทฯ ขอใหแพทยเจาของไขตรวจสอบประวัติการตั้งครรภของคนไขอยางละเอียด 
           รวมกับการทำอัลตราซาวดเพ่ิม เพ่ือนำขอมูลท่ีไดมาเขาวินิจฉัยรวมกับผลการตรวจน้ี เพ่ือท่ีแพทยจะไดวางแผนการติดตาม
           ผลไดอยางถูกตอง  และทางบริษัทแนะนำใหทำการตรวจวินิจฉัยกอนคลอดเพื่อยืนยันผล  เชน การเจาะน้ำคร่ำ  โดยทาง
           บริษัทฯ ยินดีที่จะสนับสนุนคาใชจายสำหรับการตรวจยืนยันผล เชน การเจาะน้ำคร่ำ การตรวจชิ้นเนื้อรก การตรวจเลือด
           จากสายสะดือหรือการตรวจหลังคลอด โดยมีวงเงินสนับสนุนใหตามจริงหรือไมเกิน 20,000 บาท
 4.6.4 กรณีรายงานผลการวิเคราะหไมสามารถออกผลไดเนื่องจากปริมาณดีเอ็นเอของทารกไมเพียงพอในการตรวจ 
         (Insufficient fetal fraction)
         - ทางบริษัทฯ สนับสนุนการตรวจครั้งที่สอง โดยไมมีคาใชจายเพิ่มเติม
 4.6.5 กรณีรายงานผลการวิเคราะหไมสามารถออกผลไดเนื่องจากปริมาณดีเอ็นเอของทารกไมสามารถแปลผลได
         - ทางบริษัทฯ ยินดีคืนคาบริการใหเต็มจำนวน
 4.6.6 กรณีรายงานผลการวิเคราะหไมสามารถออกผลไดเนื่องจากรูปแบบดีเอ็นเอของทารกที่ไมสอดคลองกับมารดา
         - ทางบริษัทฯ  ขอสงวนสิทธิ์ในการคืนเงิน  แตทางบริษัทฯ  ยินดีที่จะสนับสนุนการตรวจวินิจฉัยกอนคลอด  เชน การเจาะ
           น้ำคร่ำ  หรือตรวจวินิจฉัยหลังคลอดโดยใชเลือดของทารกหลังคลอด  โดยสามารถสงตัวอยางมารับบริการที่บริษัทฯ ได 
           โดยไมคิดคาใชจายในการตรวจวิเคราะหนี้ (เฉพาะคาตรวจวิเคราะหดวยเทคนิค Karyotype และ/หรือ QF-PCR)
 4.6.7 กรณีรายงานผลการวิเคราะหไมสามารถออกผลไดเนื่องจากความผิดพลาดของหองปฏิบัติการ 
         - ทางบริษัทฯ สนับสนุนการตรวจครั้งที่สอง

4.7 การดำเนินการเมื่อมีการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ
 1. กรณีส่ิงสงตรวจไมมีขอมูล มีขอมูลไมถูกตอง หรือมีขอมูลไมครบถวน ดังขอ 1 ของเกณฑการปฏิเสธส่ิงสงตรวจ หองปฏิบัติการ
    อาจพิจารณาทำการตรวจวิเคราะหใหตามความเหมาะสม  ในกรณีที่ขาดขอมูลที่สำคัญ  หรือไมมีการระบุตัวผูปวย  หรือสงผิด
    ประเภทการตรวจซึ่งไมอยูในรายการใหบริการของบริษัทฯ ทางบริษัทฯจะติดตอกลับผูใชบริการเพื่อแจงใหทราบหรือขอขอมูล
    เพ่ิมเติม หากผูใชบริการไมสามารถใหขอมูลเพ่ิมเติม หรือขอมูลท่ีถูกตองได ทางบริษัทฯจะดำเนินการปฏิเสธส่ิงสงตรวจ โดยออก
    เอกสารแจงส่ิงสงตรวจท่ีไมเหมาะสมตอการวิเคราะห ระบุในชอง ปฏิเสธส่ิงสงตรวจ และสงส่ิงสงตรวจคืนผูใชบริการ หรือทำลาย
    สิ่งสงตรวจตามที่ผูใชบริการตองการ
 2. กรณีสิ่งสงตรวจเก็บไวนานเกินเวลาที่กำหนด  หรือมีปริมาณนอยกวาที่กำหนดตามเกณฑการปฏิเสธสิ่งสงตรวจเพิ่มเติมของสิ่ง
    สงตรวจแตละประเภท  หรือสิ่งสงตรวจไมเหมาะสม  ดังขอ 2 ของเกณฑการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ  หองปฏิบัติการอาจพิจารณา
    ทำการตรวจวิเคราะหใหตามความเหมาะสม และจะบันทึกไวในใบคำขอสงตรวจหรือสื่ออิเล็กทรอนิกสเพื่อใหทราบประวัติของ
    สิ่งสงตรวจ จากนั้นทางบริษัทฯ จะออกเอกสารแจงสิ่งสงตรวจที่ไมเหมาะสมตอการวิเคราะห ระบุในชองตรวจวิเคราะหตามใบ
    คำขอสงตรวจแบบมีเง่ือนไข แกผูใชบริการและแจงผูใชบริการทางโทรสาร จดหมายอิเล็กทรอนิกสพนักงานสงเอกสาร หรือโทรศัพท 
 3. กรณีสิ่งสงตรวจไมเหมาะสม  ดังขอ 2 ของเกณฑการปฏิเสธสิ่งสงตรวจ  หรือตามเกณฑการปฏิเสธสิ่งสงตรวจเพิ่มเติมของสิ่ง
    สงตรวจแตละประเภท  และหองปฏิบัติการพิจารณาแลววาไมสามารถทำการตรวจวิเคราะหได หรือมีความเสี่ยงที่จะวิเคราะห
    ไมไดสูง  ทางบริษัทฯจะติดตอกลับผูใชบริการเพื่อแจงใหทราบ  และออกเอกสารแจงสิ่งสงตรวจที่ไมเหมาะสมตอการวิเคราะห 
    ระบุในชอง ปฏิเสธสิ่งสงตรวจ และสงสิ่งสงตรวจคืนผูใชบริการ หรือทำลายสิ่งสงตรวจตามที่ผูใชบริการตองการหากผูใชบริการ
    ยืนยันใหดำเนินการตรวจวิเคราะหในกรณีสิ่งสงตรวจที่หองปฏิบัติการพิจารณาแลววามีความเสี่ยงที่จะวิเคราะหไมไดสูง  ทาง
    บริษัทฯ  จะออกเอกสารแจงสิ่งสงตรวจที่ไมเหมาะสมตอการวิเคราะหระบุในชอง  ตรวจวิเคราะหตามใบคำขอสงตรวจแบบมี
    เงื่อนไข แกผูใชบริการ และถือวาผูใชบริการยอมรับกับความเสี่ยงนี้
 4. สิ่งสงตรวจที่ไดรับการปฏิเสธ ซึ่งสามารถจัดเก็บใหมไดโดยไมมีผลกระทบตอผูปวยและการแปลผล ทางบริษัทจะขอใหเก็บใหม
    อีกครั้ง  โดยเมื่อผูใชบริการดำเนินการสงสิ่งสงตรวจกลับมาใหม  พนักงานธุรการจะลงทะเบียนสิ่งสงตรวจโดยใชเลขชี้บงสิ่งสง
    ตรวจเดิมในคร้ังแรกท่ีสง และมีตัวอักษร (R) กำกับ (R ยอมาจาก Repeat) ตามมาตรฐานการปฏิบัติงาน เร่ืองการรับส่ิงสงตรวจ 
    



รายการตรวจวิเคราะหที่ใหบริการเพิ่มเติม
(นอกเหนือจากการตรวจของหองปฏิบัติการ)
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1. การวิเคราะหโครโมโซมดวยเทคนิค FISH 
2. การตรวจวิเคราะหธาลัสซีเมีย
3. การตรวจวิเคราะหโรคพันธุกรรมอื่นๆ
 - Cardiology     - Connective tissue disorders
 - Dermatology     - Endocrinology
 - ENT      - Gastroenterology
 - Haematology     - Haemato-Oncology
 - Immunology     - Metabolism disorders
 - Nephrology     - Neurology
 - Oncology     - Ophthalmology
 - Prenatal     - Prenatal/Postnatal
 - Rare inherited disorders    - Skeletal dysplasia
 - Additional options for testing

หมายเหตุ 
 1. รายการดังกลาวนี้  มิไดดำเนินการตรวจวิเคราะหโดยหองปฏิบัติการ บริษัท บางกอก ไซโตเจเนติกซ เซ็นเตอร จำกัด 
ซึ่งทางบริษัทฯจะดำเนินการสงตอไปยัง หองปฏิบัติการของบริษัทฯที่รับตรวจตอ
 2. ใหใชใบคำขอสงตรวจ Pre-natal Analysis Request Form หรือ Post-natal Analysis Request Form เชนเดียวกัน
กับการตรวจ Karyotype และผูใชบริการตองทำการระบุความผิดปกติ หรือโรคที่ตองการตรวจใหชัดเจนในใบคำขอสงตรวจ

ติดตอสอบถามและสถานที่รับสิ่งสงตรวจ
 บริษัท บางกอก ไซโตเจเนติกซ เซ็นเตอร จำกัด
 65/18 ซอยวิภาวดีรังสิต 16/6 ถนนวิภาวดีรังสิต แขวงจอมพล เขตจตุจักร กทม. 10900 
 โทรศัพท 02-690-0063, 086-306-2084 
 โทรสาร 02-690-0064

วันทำการของหองปฏิบัติการ 
 ทุกวัน เปดทำการเวลา 08.30 น. – 17.30 น. ไมเวนวันหยุดราชการ
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Specimen received:         1 Tube        2 Tubes        3 Tubes   Volume:            ml,           ml,           ml

Appearance:                Normal                Complete Hemolysis                Partial Hemolysis                Complete Clot                Partial Clot         

Temperature Monitoring System :             Pass                       Fail   

Date received:                                     Time received :                                            Scientist: 

                               Page 1 of 1  

1. PATIENT INFORMATION

2. HOSPITAL / CLINIC INFORMATION

 

 

                         
 
 

 

 
 
 Form must be filled out in English only (กรุณากรอกขอมูลเปนภาษาอังกฤษทั้งหมด)  

Case Number:   

5. LABORATORY USE ONLY

NEXT GENERATION NIPT

Collection kit barcode
(พื้นที่ติดบารโคิดชุดเก็บตัวอยาง)

Hospital Sticker 
(พื้นที่ติดสติกเกอรโรงพยาบาล)

www.bccgroup-thailand.com/panorama

3. SCREENING OPTION

4. TEST OPTION

Patient’s Name (ชื่อคนไข) :         H.N. :  

DOB (วันเกิด) : (dd:mm:yyyy) Weight(น้ำหนัก)  Kg(กิโลกรัม) Height(สวนสูง) Cm(ซม.) 

Gestational Age(อายุครรภ)   weeks(สัปดาห) days(วัน) (Gestational Age must be greater than 9 weeks 0 days / อายุครรภตองไมนอยกวา 9 สัปดาห 0 วัน)

Blood Draw Date(วันที่เก็บตัวอยาง) (dd:mm:yyyy) Time(เวลา) (hh:mm)

Hospital / Clinic (โรงพยาบาล/คลินิก) Ordering Doctor(แพทยผูสั่ง) 

Tel.(โทรศัพท)Email(อีเมล) 

3.1 IVF conceived pregnancy (คนไขไดตั้งครรภโดยใชเทคโนโลยีชวยการเจริญพันธ เชน การทำ IVF หรือไม) 

Age of Mother at egg retrieval (อายุของมารดาขณะเก็บไข) 

3.2 Is this a twin pregnancy ? (คนไขไดตั้งครรภแฝดหรือไม)

 
3.3 Does the patient have a surrogate or egg donor pregnancy ?

22q is not available for dizygotic twins or egg donors. Extended panel is not available for twins or egg donors. For twin or surrogate pregnancies, check all

that apply. We do NOT accept vanished twin, higher order multiple gestation pregnancies, or twins conceived using a surrogate or egg donor. 

(ทางบริษัทไมรับตัวอยางที่เปน vanished twin หรือเปนครรภแฝดที่มากกวา 2 คนเปนตนไปหรือครรภแฝดที่เกิดจากการใชไขบริจาคหรือแมอุมบุญ)

(คนไขไดตั้งครรภเปนแมอุมบุญหรือตั้งครรภโดยใชไขบริจาคหรือไม)

PANORAMA PRENATAL PANEL (chromosomes 13, 18, 21, X&Y ; Triploidy) 

PANORAMA PRENATAL PANEL + 22q11.2 DELETION (Chromosomes 13, 18, 21, X&Y ; Triploidy ; 22q11.2 deletion) 

PANORAMA EXTENDED PANEL 
(Chromosomes 13, 18, 21, X & Y; Triploidy; 22q11.2 deletion; 1 p36 deletion; Cri du chat, Angelman & Prader - willi syndrome) 

The patient would like to have the sex of the fetus included in the report. Yes(ใช) NO(ไม)
(คนไขตองการใหรายงานเพศของทารกในครรภในใบรายงานผล)

No(ไม) 

No(ไม) Yes - Monochorionic(ใช-รกเดี่ยว) Yes-Dichorionic(ใช-รกคู) Yes-Unsure(ใช-ไมแนใจ)

Yes(ใช)

Yes(ใช)No(ไม)

USA.Thailand

N/A Collection kit lot : Tube Exp :

Panorama–Requisition Form (BCC-19-F-0201 Rev.00)



คูมือการใหบริการ : บริษัท บางกอก ไซโตเจเนติกซ เซ็นเตอร จำกัด 
47

จุดประสงคของการตรวจ/ Purpose of the test :

NEXT GENERATION NIPT

Page 1 of 2 Panorama Prenatal Test-Consent Form-BCC-19-F-0202.01 Rev.00

Bangkok Cytogenetics Center Co., Ltd. 

65/18 Soi. Vibhavadi-Rangsit 16/6, Vibhavadi-Rangsit Rd, Chom Phon, Chatuchak, Bangkok 10900

T +66 2 690 0063, F +66 2 690 0064, M +66 86 306 2084, Email: info@bccgroup-thailand.com, Website: www.bccgroup-thailand.com

(Arthur Robinson & Mary G Linden, 1993, Clinical Genetics Handbook, Second Edition, Cambridge, Mass, Blackwell Scientific Publication)

(Gene Reviews: www.genereviews.org)

“High Risk” Result

“Low Risk” Result

เอกสารใหความยินยอมการตรวจ
(Consent Form)

                 Panorama    Non-Invasive Prenatal Test คือการตรวจคัดกรองความเสี่ยงของทารกในครรภเพื่อหาความผิดปกติของโครโมโซมโดยทำการตรวจจากเลือดมารดาโดยไมมี

ความเสี่ยงกับทารกในครรภ โดยการตรวจนี้จะรายงานคาความเสี่ยงที่ทารกในครรภจะมีจำนวนโครโมโซมเกินหรือขาดของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X หรือ Y รวมทั้งความผิดปกติประเภท 

Microdeletion (หากเลือกตรวจดวย)โดยจะทำการวิเคราะห DNA ของรกที่หลุดเขามาปะปนอยูในกระแสเลือดมารดาสามารถตรวจไดตั้งแตอายุครรภ 9 สัปดาหเปนตนไป เทคนิคการตรวจ

คัดกรองนี้มีความแมนยำมากกวารอยละ 99 สําหรับการตรวจหาความผิดปกติทางดานจำนวนของโครโมโซมคูที่ 13, 18 และ 21 และแมนยําประมาณรอยละ 92 สำหรับความผิดปกติทาง

ดานจำนวนของโครโมโซม X (Monosomy X หรือ Turner syndrome)

TM 

ตารางแสดงขอมูลความผิดปกติของโครโมโซมประเภทตางๆที่สามารถวิเคราะหไดโดย PanoramaTM

Trisomy 21

Trisomy 18

Trisomy 13

Monosomy X

Triploidy

เกิดจากการมีโครโมโซมแหงที่ 21 เกินมา 1 แทง หรือที่เรียกวา กลุมอาการดาวน (Down syndrome) เปนความผิดปกติที่พบเจอไดบอยที่สุด มีผลตอสติปญญาและความสามารถใน
การเรียนรูลาชา มีไอคิวเฉลี่ยอยูที่ 50 เด็กที่มีกลุมอาการเหลานี้อาจมีความผิดปกติของหัวใจ และอวัยวะอื่นๆ เด็กบางกลุมอาจจะมีปญหาเรื่องการมองเห็นและการไดยินดวย

เกิดจากการมีโครโมโซมแทงที่ 18 เกินมา 1 แทง หรือที่เรียกวา Edwards syndrome มีผลตอสติปญญาและความสามารถในการเรียนรูอยางรุนแรงและมีความผิดปกติของอวัยวะอื่นๆ 
รวมอยูดวย เด็กที่มีกลุมอาการเหลานี้สวนใหญมักเสียชีวิตระหวางการตั้งครรภหรือขณะคลอด สําหรับเด็กที่คลอดออกมาแลวมักมีชีวิตอยูไดไมเกิน 1 ป

เกิดจากการมีโครโมโซมแทงที่ 13 เกินมา 1 แทง หรือที่เรียกวา Patau Syndrome มีผลตอสติปญญาและความสามารถในการเรียนรูอยางรุนแรงและมีความผิดปกติของอวัยวะอื่นๆที่ 
รุนแรงมากรวมอยูดวย เด็กที่มีกลุมอาการเหลานี้สวนใหญมักเสียชีวิตระหวางการตั้งครรภหรือขณะคลอด สำหรับเด็กที่คลอดออกมาแลวมักมีชีวิตอยูไดไมเกิน 1 ป

เกิดจากการมีโครโมโซม X ขาดไป 1 แทง หรือที่เรียกวา Turner Syndrome กลุมอาการนี้เกิดขึ้นไดกับเด็กผูหญิงเทานั้น ทำใหรูปรางเตี้ยกวาผูหญิงทั่วไป เด็กบางคนจะมีความผิดปกติที่ 
หัวใจหรือที่ไตรวมดวย บางครั้งพบวามีปญหาพัฒนาลาชารวมดวย เด็กผูหญิงที่มีความผิดปกติชนิดนี้มักไดรับฮอรโมนเพื่อพัฒนาการเจริญเติบโต และเมื่อโตเปนผูใหญมักจะเปนหมัน

เกิดจากการมีโครโมโซมเกินมาหนึ่งแหงสําหรับทุกๆโครโมโซม เด็กสวนใหญมักเสียชีวิตระหวางการตั้งครรภ สำหรับเด็กที่คลอดออกมาแลวมักมีชีวิตอยูไดไมเกิน 1 ป สตรีมีครรภที่เด็ก
ในครรภมีความผิดปกติชนิดนี้มีความเสี่ยงกับอาการตางๆ เชน ปวดหัวอยางรุนแรง เลือดออกมากกวาปกติ หรือโรคที่เกี่ยวของกับรก

ตารางแสดงขอมูลความผิดปกติของโครโมโซมประเภท Microdeletion Panel:

22q11.2 deletion syndrome

(DiGeorge syndrome )

กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 22 หรือเรียกอีกอยางวา ดิจอรจ ซินโดรม สามารถพบได 1 ใน 2,000 ของทารกแรกเกิด อาการและ 
ความรุนแรงนั้นมีไดหลายรูปแบบ รวมถึงการมีปญหาดานการพัฒนาการทางสติปญญา การพูด การเรียนรูลาชา รวมทั้งความผิดปกติประเภทออทิสติกได เด็กที่มีความ 
ผิดปกติของดิจอรจ ซินโดรมอาจมีระบบภูมิคุมกันในรางกายต่ำ ระดับแคลเซียมในรางกายต่ำ เพดานปากแหวง และปญหาที่เกี่ยวกับหัวใจ

1p36 deletion syndrome

กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 1 หรือเรียกอีกอยางวา Monosomy 1p36 สามารถพบได 1 ใน 5000 ของทารกแรกเกิด เด็กที่มี
ความผิดปกติชนิดนี้ มักมีความพิการทางสติปญญาขั้นปานกลางถึงรุนแรงและเด็กสวนใหญมีความผิดปกติของหัวใจ บางคนอาจตองการการบําบัดทางกายภาพเพื่อ
ชวยพัฒนาเรื่องกลามเนื้อออนแรง ประมาณครึ่งหนึ่งของเด็กที่มีกลุมอาการนี้ มีอาการชักและ/หรือปญหาเกี่ยวกับพฤติกรรม เด็กบางคนอาจไมไดยินและ / หรือสูญเสีย 
การมองเห็นได

Cri du chat syndrome 
กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 5 หรือเรียกอีกอยางวา 5p deletion (5p-) syndrome สามารถพบได 1 ใน 20,000 ของทารกแรก
เกิด เด็กที่เกิดมาพรอมกับกลุมอาการนี้ มักมีขนาดสมองและขนาดหัวเล็กมากกวาเด็กทั่วไป  พวกเขามักจะมีปญหาดานการหายใจและระบบทางเดินอาหาร  เด็กที่มี
ความผิดปกติชนิดนี้ จะมีความบกพรองทางสติปญญาอยางรุนแรง

Angelman syndrome
กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 15 สามารถพบได 1 ใน 12,000 ของทารกแรกเกิด ทารกที่มีกลุมอาการนี้มักมีปญหาเรื่องระบบ 
ทางเดินอาหารและกลามเนื้อออนแรง มีความพิการทางสติปญญาอยางรุนแรง สวนใหญมีขนาดสมองและขนาดหัวที่เล็กกวาปกติ บางคนมีอาการชัก เด็กสวนใหญจะมี
ปญหาการพัฒนาดานการพูด

Prader-Willi syndrome
กลุมอาการนี้เกิดจากการที่ชิ้นสวนเล็กๆ ขาดหายไปบนโครโมโซมคูที่ 15 สามารถพบได 1 ใน 10,000 ทารกที่มีกลุมอาการนี้มักมีปญหาจะมีกลามเนื้อออนแรงและ 
ปญหาระบบทางเดินอาหาร มีความบกพรองดานสติปญญาและมีปญหาทางดานพฤติกรรม สวนใหญมักจะมีความตองการรับประทานอาหารมากเกินไปและอาจ
กลายเปนโรคอวนและพัฒนาเปนโรคเบาหวาน

วิธีการตรวจและผลการตรวจ/ Methods & Test Results:

                 สำหรับการตรวจวิเคราะห Panorama สิ่งที่ตองใชคือเลือดจากมารดาปริมาณ 16 - 20 ซีซี การตรวจนี้เพื่อทำการวิเคราะหจำนวนโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y รวมทั้ง

ความผิดปกติประเภท Microdeletion (หากเลือกตรวจดวย) ของทารกในครรภเทานั้น

หมายความวาผลการตรวจวิเคราะหพบวาทารกในครรภมีความเสี่ยงสูงที่มีความผิดปกติของโครโมโซมคูที่ระบุไวขางตน โดยในใบ
รายงานผลจะมีการระบุคาความเสี่ยงเปนตัวเลขอยางชัดเจน
หมายความวาผลการตรวจวิเคราะหพบวาทารกในครรภมีความเสี่ยงต่ำที่มีความผิดปกติของโครโมโซมคูที่ระบุไวขางตน

“Vanishing twin/ Triploidy” Result หมายความวาผลการตรวจวิเคราะหบงชี้วาการตั้งครรภครั้งนี้มีโอกาสเปน Vanishing twin (การทองแฝด โดยที่เด็กคนหนึ่งได
เสียชีวิตในครรภไปแลว) หรือทารกในครรภมีความเสี่ยงที่มีโครโมโซมผิดปกติชนิด Triploidy ได

"No-call” Result หมายความวาผลการตรวจวิเคราะหไมสามารถรายงานผลไดโดยสาเหตุจะถูกระบุไวในใบรายงานผล

Panorama    Test มิไดเปนการตรวจวินิจฉัย ไมสามารถยืนยันไดวาทารกในครรภจะมีหรือไมมีความผิดปกติตามที่ไดตรวจพบเจอ รวมถึงการรายงานผลเพศ แตการตรวจ 
Panorama ชวยใหขอมูลเกี่ยวกับความเสี่ยงที่เกี่ยวกับความผิดปกติของโครโมโซมของทารกในครรภเทานั้น

TM
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NEXT GENERATION NIPT

               ใบรายงานผลการตรวจจะถูกสงไปยังแพทยที่เปนผูสงตรวจ  หรือหองปฏิบัติการของโรงพยาบาลหรือสถานพยาบาลเทานั้น  โดยแพทยจะมีขอมูลและมีความเขาใจเกี่ยวกับขอดี และ

ขอจำกัดของการตรวจนี้เปนอยางดี โดยปกติแลวหากผลการตรวจออกมาเปนมีความเสี่ยงสูง การตรวจติดตามผลดวยการเจาะน้ำคร่ำหรือชิ้นเนื้อรกจะเปนขั้นตอนตอไปสำหรับการตรวจเพื่อยืนยันผล 

เชนเดียวกันกับผลการตรวจที่ออกมาเปนมีความเสี่ยงสูงสําหรับ “ Vanishing twin/Triploidy "การตรวจของ Panorama      ไมสามารถระบุไดวาทารกมีความผิดปกติแบบ  Triploidy  หรือวาการ

ตั้งครรภ ครั้งนี้เปนการตั้งครรภแฝดแฝงแตการทำอัลตราซาวดรวมกับการปรึกษากับแพทยผูสงตรวจหรือผูใหคำปรึกษาทางดานพันธุกรรมจะชวยพิจารณาสาเหตุและผลของการตรวจรวมไปถึงขอมูล

ตาง ๆ ที่เกี่ยวของกับการตรวจในขั้นตอนตอไป 

การติดตามผลการตรวจ/ Test Results Follow-up:

TM

ขอจํากัดของการตรวจ/ Test Limitations:

ทางเลือกอื่นๆ| Alternatives:

               หองปฏิบัติการจะทำการตรวจและรายงานผลภายใตกฎหมายที่วาดวยการรักษาความลับของผูปวย (HIPAA) ใบรายงานผลการตรวจจะถูกสงไปยังสถานพยาบาลที่สงสิ่งสงตรวจเขามา 

ตรวจเทานั้น คนไขที่มีความตองการจะทราบผลการตรวจจะตองติดตอกับแพทยผูสงตรวจเทานั้น นอกจากนี้ใบรายงานผลจะไมสามารถถูกนำไปเผยแพรหรือสงตอใหกับผูอื่นได นอกเสียจากวา 

เปนไปตามกฎหมาย

การรักษาความลับของคนไข/Confidential Reporting Practices:

               คนไขเปนผูรับผิดชอบตอคาใชจายที่เกิดขึ้นทั้งหมดที่เกี่ยวของกับการตรวจ หากผลการตรวจพบวามีความเสี่ยงสูงสำหรับความผิดปกติของโครโมโซมคูที่ไดทำการตรวจ ทางบริษัทจะ 

ชวยเหลือคาใชจายสำหรับการยืนยันผลโดยการตรวจน้ำคร่ำตามคาใชจายจริงหรือในวงเงินไมเกิน 20,000 บาท ในกรณีที่เกิดผลลบลวงหมายความวา ผลการตรวจคัดกรองเปนความเสี่ยงต่ำ แตวา 

ทารกคลอดออกมามีชีวิตและไดรับการวินิจฉัยวาเปน Trisomy21 หรือ Trisomy18 หรือ Trisomy13 ทางบริษัทไดทำกรมธรรมวาดวยเรื่องของ Medical Malpractice กับทางบริษัทประกันสำหรับ 

คาชดเชยในวงเงินสูงสุดไมเกิน 100,000 USD. โดยคนไขจะตองทําการแจงบริษัทฯภายในหนึ่งปนับจากวันที่ไดรับใบรายงานผล และตองมีเอกสารผลการการวินิจฉัยจากหองปฏิบัติการที่ไดผานการ 

รับรองมาตรฐานยืนยันแนบมาดวย

ความรับผิดชอบตอคาใชจายที่เกี่ยวของกับการตรวจ/ Financial Responsibilities:

               เพื่อเปนการพัฒนาอยางตอเนื่องสำหรับการตรวจโดยหองปฏิบัติการสิ่งสงตรวจที่เหลือหลังจากการวิเคราะหอาจถูกนําไปใชในงานวิจัยสำหรับการพัฒนาการตรวจแบบใหม โดยจะไมมี 

การระบุชื่อของคนไขลงไปในขอมูลวิจัยทั้งสิ้นโดยที่ทางหองปฏิบัติการจะไมสามารถรูไดวาสิ่งสงตรวจนั้นเปนของใครเชนกันเนื่องจากจะมีการดึงฉลากชื่อและขอมูลตางๆออกจากภาชนะที่บรรจุสิ่งสง 

ตรวจทั้งหมด ในกรณีที่คนไขไมตองการใหหองปฏิบัติการนำสิ่งสงตรวจของตนไปใชในการวิจัยพัฒนาอื่นๆตอไป คนไขสามารถเขียนหนังสือแจงความจำนงแลวสงไปที่ 65/18 ซอยวิภาวดี-รังสิต 16/6 

ถนนวิภาวดีรังสิต แขวงจอมพล เขตจตุจักร กรุงเทพฯ 10900, Attn: Sample Retention ภายใน 60 วันหลังจากที่ไดรับใบรายงานผลแลว ซึ่งทางหองปฏิบัติการจะทำการทำลายสิ่งสงตรวจของคุณ 

แทน

การทําลายหรือการเก็บสิ่งสงตรวจ/Disposition or Retention of Samples:

               ขาพเจาไดอานและเขาใจขอมูลที่เกี่ยวของกับการตรวจคัดกรองเพื่อตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมของทารกในครรภยี่หอ PanoramaTM Non-Invasive Prenatal Test (NIPT) 

ขาพเจาไดมีโอกาสในการสอบถามขอมูลจากแพทยหรือสถานพยาบาลที่ขาพเจาไดเขาไปติดตอ และตระหนักถึงความแมนยำของการตรวจ ความเสี่ยง และทางเลือกอื่นๆแลว ขาพเจาตองการและ 

อนุญาตใหหองปฏิบัติการทำการตรวจวิเคราะหสิ่งสงตรวจของขาพเจาสำหรับการตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมที่กลาวไวขางตน ขาพเจารับทราบดีวาขาพเจาจะตองลงลายมือชื่อในเอกสารให 

ความยินยอมฉบับนี้ที่จะถูกสงไปพรอมกับสิ่งสงตรวจ

คํายินยอมของผูใหตรวจ/Patient Consent statement:

               ถึงแมวาการตรวจคัดกรอง Panorama    จะสามารถตรวจหาความผิดปกติทางดานจํานวนของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y ได แตไมสามารถตรวจเจอความผิดปกตินี้ไดทั้งหมด 

100 เปอรเซ็นต และไมสามารถตรวจเจอความผิดปกติทางดานรูปรางของโครโมโซมดังกลาวได การที่ผลออกมาวามีความเสี่ยงต่ำ หมายความวาทารกในครรภมีความเสี่ยงนอยมากที่มีความผิดปกติ 

ในดานจำนวนของโครโมโซมคูที่ 13, 18, 21, X และ Y แตไมสามารถรับรองผลไดวาโครโมโซมอื่นๆ นอกเหนือจากโครโมโซมขางตนนั้นไมมีความผิดปกติใดๆและไมสามารถยืนยันไดวาทารกในครรภ 

มีโครโมโซมดังกลาวปกติ หรือวาจะไมมีปญหาอื่นๆในระหวางการตั้งครรภ หรือวาทารกในครรภจะเกิดมาสุขภาพสมบูรณแข็งแรง

               ในกรณีที่หองปฏิบัติการไมสามารถรายงานผลไดหรือผลของการตรวจไมถูกตองนั้นอาจเกิดมาจากสาเหตุตางๆเหลานี้ เชน ความลาชาในการขนสงสิ่งสงตรวจมายังหองปฏิบัติการ การ

สลับสิ่งสงตรวจ  ความผิดพลาดของหองปฏิบัติการ  ปริมาณดีเอ็นเอของทารกมีนอยเกินไปที่จะทำการวิเคราะหได  มีการผสมกันระหวางเซลลปกติกับเซลลผิดปกติในทารก (mosaicism)  หรือ 

เหตุการณบางอยางที่นอกเหนือการควบคุมของทางหองปฏิบัติการ

               สำหรับในกรณีที่การตรวจวิเคราะหไมสามารถรายงานผลได เนื่องจากปริมาณดีเอ็นเอของทารกไมเพียงพอ หรือเหตุผลอื่นๆ นั้น ทาง หองปฏิบัติการจะทําการรองขอใหมีการเจาะเลือด 

มารดาใหมเพื่อทําการตรวจวิเคราะหซ้ำ ทางหองปฏิบัติการจะไมคิดคาใชจายเพิ่มเติมสำหรับการสงสิ่งสงตรวจครั้งที่สอง ในบางครั้งทางหองปฏิบัติการก็ไมสามารถรายงายผลการตรวจไดหลังจากทำ 

การวิเคราะหสิ่งสงตรวจที่สงเขามาซํา ซึ่งโอกาสเกิดขึ้นนอยมากๆ

               การตรวจ Panorama    Tesเนี้ไมสามารถใชไดกับสตรีที่ตั้งครรภแฝดที่มากกวา 2 คนขึ้นไปเชนแฝด 3 เปนตน หรือสตรีตั้งครรภแฝดโดยใชไขบริจาค หรือสตรีที่เคยผานการผาตัดเปลี่ยน

ไขกระดูกมากอน ในกรณีที่มารดาและบิดามีความเกี่ยวของกันทางสายเลือด ไมวาจะมากหรือนอยก็ตาม บางครั้งทางหองปฏิบัติการก็ไมสามารถรายงานผลของทารกในครรภไดเชนกัน สําหรับคูสามี 

ภรรยาที่เกี่ยวของกันทางสายเลือดควรปรึกษาแพทยสําหรับเทคนิคการตรวจแบบอื่นๆที่เหมาะสมกวา

TM

TM  

               การตรวจคัดกรองเพื่อหาความเสี่ยงที่ทารกในครรภจะมีความผิดปกติของโครโมโซมโดย Panorama    นั้นเปนเพียงแคทางเลือกหนึ่งเทานั้น ณ ปจจุบันนี้มีเทคนิคอื่นๆที่ใชสำหรับการ 

ตรวจคัดกรองเชนกัน สำหรับรายละเอียดนั้น สามารถสอบถามไดกับแพทยหรือสถานพยาบาลไดโดยตรง สำหรับคนไขที่ตองการผลการตรวจวิเคราะหที่ชัดเจนเกี่ยวกับความผิดปกติของโครโมโซมใน

ทารก การตรวจวิเคราะหจากการเจาะน้ำคร่ำหรือชิ้นเนื้อรกนั้นเปนที่นิยมกันอยางแพรหลายเนื่องจากมีความแมนยำสูงกวา 99% ในการตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซมที่การตรวจคัดกรองไม 

สามารถตรวจได รวจแบบอื่นๆที่เหมาะสมกวา

TM
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Purpose of the test:

NEXT GENERATION NIPT
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PATIENT CONSENT FORM

                 The purpose of the Panorama    Non-Invasive Prenatal Test (NIPT) is to screen the fetus for the chromosome abnormalities listed in the table below. You

have the option of requesting a screen and reporting of the fetal sex as well. Panorama is performed on a maternal blood sample which contains DNA (genetic material)

from both the mother and fetus. The fetal DNA tested comes from the placenta; this DNA is identical to the DNA found in the a ctual cells of the fetus in about 98% of 

all pregnancies. Panorama is available for women who are at least 9 weeks pregnant. Your health care provider can provide you with more details about the chromosome

abnormalities screened with this test.

TM 

Chromosome abnormalities evaluated with Panorama   :TM

Trisomy 21

Trisomy 18

Trisomy 13

Monosomy X

Triploidy

This is caused by an extra copy of chromosome 13 and is also called Patau syndrome. Trisomy 13 occurs in about 1 in every 22,700 liveborn
babies and causes severe intellectual disability . Most babies with trisomy 13 have multiple severe birth defects of the brain and other
organs. Many babies are miscarried or stillborn. Of those babies born alive, most die before one year of age.

This is caused by a missing copy of the X chromosome and is also called Turner syndrome. This only affects girls and is found in about 1 in
every 1 in 5000 liveborn babies   . Girls with Monosomy X are shorter than average. Some girls have heart or kidney defects, hearing
problems, and some have minor learning disabilities. Girls with Monosomy X may need growth hormone treatments in early childhood and
usually need sex hormone treatments at the time of puberty. As adults, they often have infertility.

This is caused by an extra copy of all chromosomes. Abnormalities are often present in both the placenta and the fetus. It is found in
about 1 in 1000 first trimester pregnancies ; most babies with triploidy are miscarried or stillborn. Of those rare babies born alive, most
die before one year of age. Mothers carrying a fetus with triploidy can also experience various pregnancy complications such as preeclampsia, 
severe nausea, excessive bleeding, and placental disease.

This is caused by an extra copy of chromosome 21 and is also called Down syndrome. This is the most common genetic cause of
intellectual disability and occurs in about 1 in every 830 liveborn babies . Individuals with Down syndrome have an average IQ of 50 and all
have some degree of intellectual disability. Some children with Down syndrome have defects of the heart or other organs that may require
surgery or medical treatment. Some have other medical conditions including hearing or vision loss.

1

This is caused by an extra copy of chromosome 18 and is also called Edwards syndrome. Trisomy 18 occurs in about 1 in every 7500 liveborn
babies and causes severe intellectual disability . Most babies with Trisomy 18 have multiple severe birth defects of the brain, heart and
other organs. Poor growth during pregnancy is common and many babies are miscarried or stillborn. Of those babies born alive, most die
before one year of age. Babies who survive have profound intellectual disabilities and growth and development problems.

1

1

1,2

1

Methods

Test Results Follow-up:

Nussbaum et al 2007 Thompson and Thompson Genetics in Medicine (7th Ed) Oxford Saunders, Phila, PA;  Arthur Robinson & Mary G Linden, 1993, Clinical GeneticsHandbook, (2nd Ed). Cambridge, Mass, Blackwell
Scientific Publications)
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                 Two tubes of blood are required from the mother (16-20cc). The samples are screened for only those chromosome abnormalities listed above (and some

microdeletion if chosen)

                 A ‘low risk’ result indicates a reduced chance that your fetus has the listed chromosome abnormalities but it cannot guarantee normal chromosomes or 

a healthy baby.

                 A ‘high risk’ result indicates that there is an increased likelihood your fetus has one of the chromosome abnormalities tested but does not confirm that 

the fetus has that abnormality. The recommended follow-up is a prenatal diagnostic test such as chorionic villus sampling (CVS) or amniocentesis. Your health care

provider will explain the test results and recommended follow-up steps to you, which may include a referral to a genetic counselor in addition to the prenatal

diagnostic testing.

                 The Panorama screen is not a diagnostic test – it will not confirm any of these chromosome abnormalities. It will only provide the risk for each 

of these in your current pregnancy. Therefore, DECISIONS ABOUT YOUR PREGNANCY SHOULD NEVER BE MADE BASED ON THESE SCREENING RESULTS ALONE 

AS THEY NEITHER CONFIRM NOR RULE OUT THE PRESENCE OF A CHROMOSOME ABNORMALITY IN THE FETUS. Follow-up diagnostic testing should always be 

performed during pregnancy or at birth to confirm or rule out a chromosome abnormality or microdeletion.

There is a chance that the sample(s) submitted will not return results; in this case, a second sample from the mother may be requested to repeat the test at no

charge. In rare cases, Natera may not be able to return results on a subsequent sample. 
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Test Limitation:

Alternatives:

               The laboratory complies under the Health Insurance Portability and Accountability Act (HIPAA). Test results will be reported only to the ordering health care
providers(s), partner laboratory and/or genetic counselor (where allowed). You must contact your provider to obtain the results of the test. Additionally, the test results
could be released to those who, by law, may have access to such data.

Confidential Reporting Practices:

               You are responsible for all costs related to the Panorama NIPT. If the result shows as high risk for panel that you have chosen, the laboratory will support
the cost of confirming the results on the amniotic fluid diagnostic test at the actual cost or in the amount of up to 10,000 baht. If the result shows as low risk,
however, the baby is born alive and diagnosed with Trisomy 21, Trisomy 18 or Trisomy 13, The company has been insured against Medical Malpractice for up to a
maximum of 3,500,000 Baht .The company needs to be informed within one year from the date of report delivery together with diagnostic report and document that
must be obtained from a certified laboratory.

Financial Responsibilities:

               The laboratory may also keep your leftover de-identified samples for ongoing research and development. You and your heirs will not receive any payments,
benefits, or rights to any resulting products or discoveries. If you do not want your de-identified sample used, you may send a request in writing to Bangkok Cytogenetics
Center at Attn: Sample Retention, 65/18 Soi. Vibhavadi-Rangsit 16/6, Vibhavadi-Rangsit rd., Chom Phon, Chatuchak, Bangkok 10900 within 60 days after test results
have been issued and your sample will be destroyed.

Disposition or Retention of samples:

               I have read or have had read to me the above informed consent information about the Panorama Non-Invasive Prenatal Test (NIPT). I have had the
opportunity to ask questions of my health care provider regarding this test, including the reliability of test results, the risks, and the alternatives prior to my informed
consent. I request and authorize the laboratory to test my sample(s) for the chromosome abnormalities listed above. I acknowledge that I must sign the consent
statement located on the test requisition form that will be sent with my sample(s) to the laboratory. I understand that I must also sign this consent form which will be
sent together with the sample.

Patient Consent statement:

               There are multiple other screening options available during pregnancy which can be discussed with your health care provider. You also have the option
to decline all chromosome screening tests during your pregnancy. If you want or need conclusive information about the fetal chromosomes, invasive diagnostic tests 
such as CVS or amniocentesis are available.

Page 2 of 2

Bangkok Cytogenetics Center Co., Ltd. 

65/18 Soi. Vibhavadi-Rangsit 16/6, Vibhavadi-Rangsit Rd, Chom Phon, Chatuchak, Bangkok 10900 

T +66 2 690 0063, F +66 2 690 0064, M +66 86 306 2084, Email: info@bccgroup-thailand.com, Website: www.bccgroup-thailand.com

( )  
Signature of patient

Date

Panorama Prenatal Test-Consent Form-Eng(BCC-19-F-0202.02 Rev.00)

               Although this screening test will detect the majority of pregnancies in which the fetus has one of the above listed chromosome abnormalities, it cannot
detect 100% of pregnancies with these conditions. The results of this test do not eliminate the possibility of other abnormalities of the tested chromosomes, and it
does not detect abnormalities of untested chromosomes, other microdeletions, genetic disorders, birth defects, or other compl ications in your fetus. The Panorama
prenatal test was developed by Natera, Inc., a laboratory certified under the U.S. Clinical Laboratory Improvement Amendments (CLIA). This test has not been
cleared or approved by the U.S. Food and Drug Administration (FDA).
               Inaccurate test results or a failure to obtain test results may occur due to one or more of the following rare occurrences: courier/shipping delay; sample 
mixup; laboratory failure or error; biological factors such as but not limited to: sample contamination or degradation, too little DNA from the fetus in the maternal 
blood sample, mosaicism (a mixture of cells with normal and abnormal chromosomes) in the fetus, placenta or mother, other genetic variants in the mother or 
fetus, or an unrecognized twin pregnancy; other circumstances beyond our control; or unforeseen problems that may arise. About 1 to 2% of all pregnancies have 
confined placental mosaicism, a situation in which the placenta has cells with a chromosome abnormality while the fetus has normal chromosomes or vice versa. 
This means that there is a chance that the chromosomes in the fetus may not match the chromosomes in the DNA screened leading to inaccurate results.
               This test cannot be performed on multiple gestation pregnancies (triplets/quadruplets) or pregnancies in which the mother has had a prior bone marrow
transplant. If you and your partner are related by blood (e.g. cousins), or if the mother of the pregnancy has parents who are related to each other by blood (e.g., first
cousins), the laboratory technology may not be able to return results on your pregnancy. Other testing methods may be a better option for couples with close blood
relationships.
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SCAN ME NOW!

บริษัท บางกอก ไซโตเจเนติกซ์ เซ็นเตอร์ จำกัด
65/18 ซอยวิภาวดีรังสิต 16/6 ถ.วิภาวดีรังสิต
แขวงจอมพล เขตจตุจักร กรุงเทพฯ 10900
โทรศัพท์ : 02-690-0063  แฟกซ์ : 02-690-0064
Website: https://www.bccgroup-thailand.com/


