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องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ 
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สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

ความเป็นมาของกลุ่มอาการดาวน์

 	 หลักฐานจากภาพเขียนน่าจะเป็นไปได้ว่า มีการค้น

พบกลุ่มอาการดาวน์ตั้งแต่สมัยคริสต์ศตวรรษที่ 16 แล้ว 

โดยการบรรยายทางวิชาการเรื่องกลุ่มอาการดาวน์ครั้ง

แรกเกิดขึ้นในปี ค.ศ.1846 โดย Edouard Onesimus Sequin 

และในปี ค.ศ.1866 John Langdon Down ได้เขียนบรรยาย

เป็นครั้งแรกว่า พบเด็กบกพร่องทางสติปัญญากลุ่มหนึ่ง มี

ลักษณะหน้าตาคล้ายคลึงกับชนเชื้อชาติมองโกล ได้เรียก

ความผิดปกติชนิดนี้ว่า มองโกลิซึม (mongolism) ต่อมาได้

มีการคัดค้านการใช้ชื่อนี้ และเพื่อเป็นเกียรติแก่ผู้พบโรคนี้ 

จึงเรียกชื่อใหม่ว่า Down’s syndrome คือกลุ่มอาการของ

ดาวน์ ตามแบบอังกฤษ แต่ถ้าตามแบบสหรัฐอเมริกาจะ

เขียน Down syndrome
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		  กลุ่มอาการดาวน์พบได้ในทุกเชื้อชาติ วัฒนธรรม 

เศรษฐสถานะ และภมูปิระเทศ โดยทัว่ไปพบ 1 ตอ่ 600-800 

ของเด็กเกิดใหม่  แต่อุบัติการณ์นี้อาจจะตํ่ากว่าความเป็น

จรงิเนือ่งจากหากทารกในครรภเ์ปน็กลุม่อาการดาวน ์ จะมี

การแทง้ไปเองสงูถงึรอ้ยละ 75  แมก้ระนัน้กต็ามโรคนีย้งัเปน็

ความผดิปกตขิองโครโมโซมและโรคทางพนัธกุรรมทีพ่บบอ่ย

ที่สุดว่าเป็นสาเหตุของภาวะบกพร่องทางสติปัญญาหรือ

ภาวะปัญญาอ่อน (Intellectual Disabilities or Mental Re-

tardation) คดิเปน็สดัสว่น 1 ใน 3 ของภาวะบกพรอ่งทางสติ

ปญัญาระดบัปานกลางถงึรนุแรง อตัราสว่นระหวา่งเพศชาย

ตอ่เพศหญงิเปน็ 1.3 ตอ่ 1 แตล่ะปใีนประเทศสหรฐัอเมรกิา

จะมเีดก็เกดิใหมเ่ปน็กลุม่อาการดาวนป์ระมาณ 10,000 ราย 

หากประเทศไทยมีประชากรเกิดใหม่ปีละ 1 ล้านคน  จะมี

เด็กกลุ่มอาการดาวน์เกิดใหม่ปีละประมาณ 1,000 คน 
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สาเหตุของกลุ่มอาการดาวน์

	 เกิดจากความผิดปกติของ

โครโมโซมคู่ที่ 21 ซึ่งสาเหตุของ

ความผิดปกตินั้นยังไม่ทราบกลไก

แน่ชัด เชื่อว่าสารพันธุกรรมของ

โครโมโซมคู่ที่ 21 ที่ผิดปกตินั้นทำ�ให้

กระบวนการควบคุมการสร้างตัว

อ่อนเปลี่ยนแปลงไป ส่งผลให้เด็ก

กลุ่มนี้มีลักษณะหน้าตาคล้ายคลึง

กนั และอาจมคีวามผดิปกตใินระบบ

ตา่งๆ ของรา่งกายรว่มดว้ย ทีส่ำ�คญั

คือ เด็กกลุ่มนี้จะมีภาวะบกพร่อง

ทางสติปัญญา ซึ่งส่วนใหญ่จะมี

ความบกพร่องอยู่ในระดับเล็กน้อย

ถึงปานกลาง ความผิดปกติของ

โครโมโซมที่พบในกลุ่มอาการดาวน์

มี 4 แบบ คือ
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	 1.	Trisomy 21 เปน็ชนดิทีพ่บไดบ้อ่ยทีส่ดุ ประมาณ

รอ้ยละ 95 ของกลุม่อาการดาวนท์ัง้หมด โดยมโีครโมโซมคูท่ี ่

21 เกินมา 1 แท่ง ส่วนใหญ่เกิดจากการที่โครโมโซมไม่แยก

จากกันในระหว่างการแบ่งตัวของเซลล์สืบพันธุ์ในมารดา  

มีเพียงประมาณร้อยละ 10 ที่เกิดจากโครโมโซมไม่แยก

จากกันในระหว่างการแบ่งตัวของเซลล์สืบพันธุ์ของบิดา  

ความผิดปกติแบบนี้ส่วนใหญ่เกิดก่อนการปฏิสนธิ แต่

อาจเกิดจากการแบ่งตัวครั้งแรกของตัวอ่อนปกติหลังการ

ปฏิสนธิก็ได้  Trisomy 21 ยังไม่ทราบสาเหตุแน่ชัด แต่จะ

พบบ่อยขึ้นเมื่อมารดามีอายุมากขึ้น อัตราเสี่ยงของการ

เกิดซ้ำ�ประมาณร้อยละ 1 ความผิดปกติของโครโมโซมรูป

แบบนี้ไม่จำ�เป็นต้องตรวจหาความผิดปกติของโครโมโซม

ในบิดามารดา
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	 2.	Robertsonian translocation พบได้ร้อยละ 

4 ของกลุ่มอาการดาวน์ทั้งหมด กลุ่มนี้มีจำ�นวนโครโมโซม  

46 แทง่ แตม่โีครโมโซมแทง่หนึง่มลีกัษณะผดิปกตเินือ่งจาก

มีการเคลื่อนย้ายที่ของแขนยาวของโครโมโซมระหว่าง

โครโมโซมคู่ที่ 21 กับโครโมโซมคู่ที่ 13,14,15,21 หรือ 22 

แต่ที่พบบ่อยที่สุดในกลุ่มนี้คือระหว่างโครโมโซมคู่ที่ 21 

กับ 14 อัตราการเกิดการเคลื่อนย้ายที่ของโครโมโซมนี้ไม่มี

ความสมัพนัธก์บัอายมุารดา  ประมาณรอ้ยละ 50 ของการ

เคลื่อนย้ายที่ของโครโมโซมเกิดขึ้นเอง อีกร้อยละ 50 เกิด

จากการที่บิดาหรือมารดาเป็นพาหะของการเคลื่อนย้ายที่

ของโครโมโซมนั้น  ดังนั้น ถ้าหากบุตรมีความผิดปกติของ

โครโมโซมแบบนีจ้ะตอ้งตรวจโครโมโซมของบดิามารดาดว้ย

ว่าเป็นพาหะหรือไม่ เพื่อให้คำ�แนะนำ�ปรึกษาต่อไป
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Robersonian translocation 

พบมีส่วนของโครโมโซม 21 ที่เกิดมาติดอยู่กับ
ส่วนบนของโครโมโซม 14

ตัวอย่างโครโมโซมของมารดา

ที่เป็นพาหะ ส่วนของโครโมโซม 21 

ที่เกินมาติดอยู่กับส่วนบนของโครโมโซม 14 

แต่มีโครโมโซม 21 เพียง copy เดียว

จึงไม่พบความผิดปกติในมารดา 

(Balanced translocation) 
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	 3. Mosaicism พบได้ร้อยละ 1 ของกลุ่มอาการ

ดาวน์ทั้งหมด มีโครโมโซม 2 แบบในคนเดียวกัน คือ  

บางเซลล์มี 46 โครโมโซมและบางเซลล์มี 47 โครโมโซม 

(trisomy 21) เกิดจากการที่โครโมโซมไม่แยกจากกันใน

ระหว่างการแบ่งตัวครั้งที่ 2 หรือครั้งต่อๆ ไปของตัวอ่อน

หลังการปฏิสนธิ จึงมีเพียงบางเซลล์เท่านั้นที่จะผิดปกติ 

ซึ่งถ้าตรวจเลือดไม่พบความผิดปกติของโครโมโซมแต่ยัง

สงสัยว่าเป็นกลุ่มอาการดาวน์ ต้องตัดเนื้อเยื่อจากผิวหนัง

มาตรวจเพิ่มเติม
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	 4.	Partial trisomy21 คือการที่มีโครโมโซมคู่ที่ 

21 เกินมาเพียงบางส่วน ไม่ใช่ทั้งโครโมโซม โดยส่วนของ

โครโมโซมทีเ่กนิมานัน้ มยีนีทีเ่กีย่วขอ้งกบักลุม่อาการดาวน ์

(Down syndrome critical region or DSCR) ซึ่งอยู่บนแขน

ยาวของโครโมโซมคู่ที่ 21 รวมอยู่ด้วย  ความผิดปกติแบบ

นีพ้บนอ้ยมาก มกัจะเปน็กลุม่อาการดาวนท์ีต่รวจโครโมโซม

โดยวิธีมาตรฐานแล้วผลปกติ ดังนั้น ถ้าลักษณะทางคลินิก

เหมือนกลุ่มอาการดาวน์แต่จำ�นวนโครโมโซมปกติ  ต้องใช้

วิธีตรวจทางอณูพันธุศาสตร์ (molecular genetic) ต่อไป

	 โดยทั่วไปถ้าหากพบเด็กกลุ่มอาการดาวน์ จะต้อง

ทำ�การตรวจโครโมโซมทุกราย เพื่อดูว่ามีความผิดปกติของ

โครโมโซมแบบใด ถ้าหากเป็นชนิด Translocation จะต้อง

ตรวจโครโมโซมของบิดามารดา หากพบว่าคนหนึ่งคนใด

เป็นพาหะจะต้องตรวจโครโมโซมของคนในครอบครัวฝ่าย

นั้น เพื่อหาพาหะอื่นในครอบครัว เนื่องจากจะมีผลต่อการ

ให้คำ�แนะนำ�ปรึกษาทางพันธุศาสตร์ต่อไป 
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อัตราเสี่ยงต่อการมีบุตรเป็นกลุ่มอาการดาวน์

	 โดยทัว่ไปกลุม่อาการดาวนม์กัเกดิจากมารดาทีม่อีายุ

นอ้ยเนือ่งจากอยูใ่นวยัเจรญิพนัธ ์มโีอกาสตัง้ครรภม์ากกวา่ 

แตม่ารดาทีต่ัง้ครรภเ์มือ่มอีายมุากจะมอีตัราเสีย่งทีจ่ะมบีตุร

เป็นกลุ่มอาการดาวน์ชนิด Trisomy 21 สูงขึ้น มารดาที่ตั้ง

ครรภ์อายุมากเท่าไหร่ก็จะมีโอกาสเสี่ยงที่จะให้กำ�เนิดบุตร

อาการดาวน์มากเท่านั้น ดังนี้

	 	มารดาอายุ 25 ปี มีความเสี่ยงที่จะให้กำ�เนิดบุตร

อาการดาวน์ 1 : 1,250 ของเด็กเกิดมีชีพ

	 	มารดาอายุ 30 ปี มีความเสี่ยงที่จะให้กำ�เนิดบุตร

อาการดาวน์ 1 : 1,000 ของเด็กเกิดมีชีพ

	 	มารดาอายุ 35 ปี มีความเสี่ยงที่จะให้กำ�เนิดบุตร

อาการดาวน์ 1 : 400 ของเด็กเกิดมีชีพ

	 	มารดาอายุ 40 ปี มีความเสี่ยงที่จะให้กำ�เนิดบุตร

อาการดาวน์ 1 : 100 ของเด็กเกิดมีชีพ

	 	มารดาอายุ 45 ปี มีความเสี่ยงที่จะให้กำ�เนิดบุตร

อาการดาวน์ 1 : 30 ของเด็กเกิดมีชีพ
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	 โดยทัว่ไปครอบครวัทีม่บีตุรเปน็กลุม่อาการดาวนแ์ลว้

จะมีความเสี่ยงที่จะมีบุตรกลุ่มอาการดาวน์คนต่อไปเพิ่ม

ขึ้นร้อยละ 1 แต่ถ้าบิดามารดาเป็นพาหะของการมีความ

ผิดปกติของโครโมโซมแบบTranslocation จะมีความเสี่ยง

ที่จะมีบุตรกลุ่มอาการดาวน์สูงขึ้นร้อยละ 5-15 และอาจ

มีความเสี่ยงที่จะมีบุตรกลุ่มอาการดาวน์สูงขึ้นถึงร้อยละ 

100 ถา้บดิาหรอืมารดาเปน็พาหะของการเคลือ่นยา้ยทีข่อง

โครโมโซมคู่ที่ 21 กับคู่ที่ 21

ลักษณะของกลุ่มอาการดาวน์

	 กลุ่มอาการดาวน์มักสังเกตพบความผิดปกติได้

ตั้งแต่แรกเกิด โดยลักษณะของกลุ่มอาการดาวน์ทั่วไปจะ

คลา้ยคลงึกนั เชน่นํา้หนกัแรกเกดินอ้ย ความยาวของลำ�ตวั

จะสั้นกว่าปกติ ศีรษะเล็กและแบน หน้าแบน ดั้งจมูกแบน 

ตาเฉียงขึ้น ขอบหนังตาบนยื่นมาจรดบริเวณหัวตา ใบหู

เล็กและอยู่ตํ่า รูหูส่วนนอกจะตีบกว่าปกติ เพดานปากโค้ง

นูน ขากรรไกรบนไม่เจริญเติบโต ทำ�ให้ช่องปากแคบ ฟัน

ขึ้นช้าและไม่เป็นระเบียบ ลิ้นยื่น ผิวหนังด้านหลังของคอ
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องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ (Down Syndrome)

สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

ค่อนข้างหนา คอสั้น สะดือจุ่น 

มือแบนกว้าง นิ้วมือสั้น นิ้วก้อย

โค้งงอเนื่องจากกระดูกข้อกลางมี

ขนาดเล็ก (ในบางรายกระดูกชิ้น

นี้อาจหายไปเลย ทำ�ให้นิ้วก้อยมี

เพียงข้อเดียวเท่านั้น) เส้นลายมือ

ตัดขวาง ช่องระหว่างนิ้วเท้าที่ 1 

และ 2 กว้าง และมีร่องลึกจาก

ช่องนี้พาดไปบนฝ่าเท้า กล้าม

เนื้ออ่อนนิ่ม อวัยวะเพศมักเจริญ

เติบโตไม่เต็มที่



16 องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ (Down Syndrome)

สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

	 เดก็กลุม่อาการดาวนม์ภีาวะเลอืดขน้เมือ่แรกเกดิบอ่ย
กว่าทารกทั่วไป และมีภาวะตัวเหลืองเมื่อแรกเกิดนานกว่า
เดก็ปกต ิพบผมรว่ง ผวิหนงัแหง้ และรขูมุขนอกัเสบไดบ้อ่ย
กว่าเด็กทั่วไป 

	 ลักษณะต่างๆ ทีก่ล่าวมาทั้งหมดนี้ ไม่จำ�เป็นต้องพบ
ในเด็กกลุ่มอาการดาวน์ทุกราย และไม่มีความสัมพันธ์กับ
ความรุนแรงของภาวะบกพร่องทางสติปัญญา

	 เด็กกลุ่มอาการดาวน์มักจะมีพัฒนาการด้านภาษา
ช้ามากกว่าระดับสติปัญญา มักพูดช้าและพูดไม่ชัด มีการ
ทำ�งานของกล้ามเนื้อในปากผิดปกติ เนื่องจากมีกล้ามเนื้อ
ออ่นนิม่ ทกัษะดา้นสงัคมมกัจะพฒันาไดด้ ีอารมณด์ ีเลีย้ง
ง่าย อุปนิสัยร่าเริงและเป็นมิตร ทักษะการเรียนรู้โดยการ
มองจะดีกว่าทักษะการเรียนรู้โดยการฟัง 

	 เดิมกลุ่มอาการดาวน์มักมีความบกพร่องทางสติ
ปัญญาอยู่ในระดับปานกลางถึงรุนแรง แต่จากบริการส่ง
เสริมพัฒนาการที่มีอยู่ในปัจจุบัน ทำ�ให้กลุ่มอาการดาวน์
สว่นใหญม่รีะดบัสตปิญัญาอยูใ่นเกณฑบ์กพรอ่ง ระดบัเลก็
น้อยถึงปานกลาง ระดับสติปัญญาของกลุ่มอาการดาวน์มี

แนวโน้มลดลงเมื่ออายุมากขึ้น
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องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ (Down Syndrome)

สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

ความผิดปกติที่อาจพบร่วมด้วยในกลุ่มอาการดาวน์

	 1.	โรคหัวใจพิการแต่กำ�เนิดและหลอดเลือดผิดปกติ 

พบประมาณร้อยละ 40-60

	 2.	ความผิดปกติของระบบต่อมไร้ท่อ โรคต่อม

ไทรอยด์พบประมาณร้อยละ 15 และมีอุบัติการณ์ของโรค

เบาหวานสูงถึง 1 : 250

	 3.	ระบบทางเดนิอาหาร  พบลำ�ไสอ้ดุตนัรอ้ยละ 5-12

	 4.	ระบบกระดูกและกล้ามเนื้อ  

		  -	 ข้อต่อสะโพกหลุดหรือเคลื่อน พบร้อยละ 6 มัก

พบในช่วงอายุ 2 เดือน - 10 ปี 

		  -	 ข้อต่อกระดูกคอชิ้นที่ 1 และ 2 เคลื่อน พบได้ 

ร้อยละ 10-30

	 5.	ระบบโลหิต พบมะเร็งเม็ดโลหิตขาวร้อยละ 1-2  

ซึ่งสูงกว่าประชากรทั่วไป 10-20 เท่า

	 6.	ความผิดปกติทางตา พบได้ร้อยละ 60

		  -	 ต้อกระจก พบร้อยละ 3-15

		  -	 สายตาผดิปกต ิพบรอ้ยละ 30-70 (โดยพบระดบั

รุนแรงร้อยละ 5)



18 องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ (Down Syndrome)

สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

		  -	 ท่อนํ้าตาอุดตัน พบร้อยละ 20

		  -	 ตาเข พบร้อยละ 23-44

		  -	 ตาแกว่ง (nystagmus) พบร้อยละ 15

	 7.	ความผิดปกติทางหูและภาษา

		  -	 การได้ยินผิดปกติ พบร้อยละ 75 

		  -	 หูชั้นกลางอักเสบชนิด serous otitis media 

(SOM) พบร้อยละ 50-70

	 8.	ระบบประสาทและสมอง

		  -	 พบโรคลมชัก (Epilepsy) ร้อยละ 14

		  -	 ความผิดปกติทางจิต พบร้อยละ 22 ที่พบบ่อย

ได้แก่ วิตกกังวล ซึมเศร้า การปรับตัวผิดปกติ 

พฒันาการผดิปกตชินดิ pervasive developmental  

disorder โรคจิตเภทและ anorexia nervosa

		  -	 ปัญหาพฤติกรรมที่พบบ่อย ได้แก่ ไม่ร่วมมือ 

สมาธสิัน้ หนุหนัพลนัแลน่ ซน ไมอ่ยูน่ิง่ กา้วรา้ว 

และพฤติกรรมทำ�ร้ายตนเอง

		  -	 โรคสมองเสื่อม (Alzheimer’s disease)  พบค่อน

ขา้งเรว็ โดยหลงัอาย ุ40 ป ีพบได ้รอ้ยละ 20-30
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องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ (Down Syndrome)

สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

	 9.	 ระบบปัสสาวะและสืบพันธุ์ อวัยวะเพศมักเจริญ

เตบิโตไมเ่ตม็ทีท่ัง้ในชายและหญงิ ในชายจะเปน็หมนัเพราะ

ผลิตสเปิร์มไม่ได้ และมักไม่มีกิจกรรมทางเพศ (มีรายงาน 

1 รายที่สามารถมีบุตรได้) อาจพบอัณฑะไม่ลงมาอยู่ในถุง

อัณฑะ ส่วนในเพศหญิง  2 ใน 3 จะเป็นหมัน แต่ในรายที่

ไมเ่ปน็หมนั ถงึแมร้อบเดอืนจะมาไมส่มํา่เสมอแตก่ส็ามารถ

มบีตุรได ้และถา้ตัง้ครรภม์โีอกาสทีจ่ะมบีตุรเปน็กลุม่อาการ

ดาวน์ได้สูงถึง ร้อยละ 50 

	 10.	ปัญหาทางผิวหนัง พบร้อยละ 10 ได้แก่ ผมบาง 

ผมร่วง ผิวแห้งขึ้นผื่นง่าย และผิวหนังเป็นรอยด่าง

	 11.	การเจริญเติบโต มักเตี้ยและอ้วน ประมาณ 

รอ้ยละ 30 จะเริม่อว้นในวยัเดก็ตอนตน้เมือ่อาย ุ3 ปแีละใน 

วัยรุ่นพบโรคอ้วนได้มากกว่าร้อยละ 50 

	 12.	สุขภาพช่องปากและฟัน มักมีปัญหาฟันขึ้นช้า  

ในบางรายอาจมปีญัหาฟนัสบผดิที ่เหงอืกอกัเสบ โรคปรทินัต ์

หรือกัดฟัน

	 13.	ปัญหาการนอน ที่พบได้บ่อยคือ นอนกรน และ

ภาวะหยุดหายใจระหว่างการนอนหลับ
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สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

	 14.	ปัญหาโรคติดเชื้อ ได้แก่ หวัด ไซนัสอักเสบ 
หูชั้นกลางอักเสบและปอดบวม
	 15.	ภาวะภูมิคุ้มกันต่อร่างกายตนเอง ทำ�ให้เกิดต่อม
ไทรอยด์อักเสบ ผมร่วง เบาหวาน เม็ดโลหิตแดงแตกชนิด 
Autoimmune hemolytic anemia และข้อเสื่อมรูมาตอยด์ 
	 16.	ชราก่อนวัยอันควร (premature aging) ได้แก่  
สมองเสื่อมก่อนวัย เกิดต้อกระจกก่อนวัย และข้อเสื่อม
ก่อนวัย 

แนวทางการดูแลรักษาและฟื้นฟูสมรรถภาพ

	 จดุมุง่หมายของการดแูลกลุม่อาการดาวน ์ไดแ้กก่าร
รักษาตามอาการหรือแก้ไขความผิดปกติที่พบร่วม เพื่อให้
เด็กเหล่านี้สามารถช่วยเหลือตนเองได้ในชีวิตประจำ�วัน 
และใช้ชีวิตอยู่ในสังคมได้ใกล้เคียงกับคนปกติมากที่สุด 
การดแูลรกัษาเนน้การดแูลแบบองคร์วม (Holistic approach) 

โดยทีมสหวิชาชีพ ดังนี้
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องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ (Down Syndrome)

สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

	 1.	 การดูแลด้านสุขภาพอนามัย  

	 เนื่องจากมีความผิดปกติหลายอย่างที่พบร่วมได้ใน

กลุ่มอาการดาวน์ รวมทั้งมีโอกาสเจ็บป่วยได้ง่ายและบ่อย

กว่าเด็กทั่วไป จึงควรแนะนำ�บิดามารดาให้พาบุตรไปพบ

แพทย์ตั้งแต่เริ่มแรก  ติดตามการรักษาเป็นระยะๆ เพื่อจะ

ได้ค้นหาและให้การรักษาได้ทันท่วงที รวมทั้งให้คำ�แนะนำ�

ต่างๆ เช่น การให้คำ�แนะนำ�ปรึกษาทางพันธุศาสตร์ การ

วางแผนครอบครัว ความเสี่ยงในการเกิดซ้ำ�ของโรคใน

ครอบครัวและการวินิจฉัยก่อนคลอด

	 การตรวจประเมินทางสุขภาพที่ควรได้รับ ได้แก่

	 	ติดตามการเจริญเติบโต ชั่งนํ้าหนัก วัดส่วนสูง 

อย่างน้อยปีละ 1 ครั้ง

	 	ตรวจหัวใจอย่างละเอียด โดยอาจจะพิจารณาทำ� 

Echocardiogram อยา่งนอ้ย 1 ครัง้ และตรวจซ้ำ�ใน

วยัผูใ้หญ ่ในกรณทีีม่อีาการบง่ชี ้เชน่ เหนือ่ยงา่ยขึน้  

นอนราบไมไ่ด ้เปน็ตน้ เนือ่งจากพบวา่กลุม่อาการ

ดาวน์ในวัยผู้ใหญ่ ร้อยละ 57 มี mitral valve 

prolapsed และร้อยละ 11 มี aortic regurgitation 
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สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

โดยในโรคหัวใจพิการแต่กำ�เนิดบางประเภท ควร

ปรึกษาแพทย์ในเรื่องความจำ�เป็นในการป้องกัน

การติดเชื้อที่ลิ้นหัวใจ (Infective endocarditis)  

ก่อนการทำ�ฟัน

	 	เจาะเลือดเพื่อตรวจการทำ�งานของต่อมไทรอยด์ 

ปีละ 1 ครั้ง

	 	ตรวจสายตา ปีละ 1 ครั้ง

	 	ตรวจการไดย้นิ ควรไดร้บัการตรวจตัง้แตว่ยัเดก็เลก็ 

หากไม่เคยตรวจควรได้รับการตรวจ 1 ครั้ง

	 	ตรวจหาความผดิปกตขิองเมด็เลอืด (CBC) เมือ่แรก

เกิด และเมื่อเข้าวัยรุ่นให้ตรวจปีละ 1 ครั้ง

	 	ตรวจสุขภาพช่องปากและฟันทุก 6 เดือน

	 	เพศหญงิเมือ่เขา้สูว่ยัเจรญิพนัธุค์วรไดร้บัการตรวจ

ภายใน ตรวจหามะเร็งปากมดลูก ตรวจเต้านม  

ปีละ 1 ครั้ง

	 	แนะนำ�การคุมกำ�เนิดและการทำ�หมัน

	 	การซักประวัติและตรวจร่างกายเกี่ยวกับความ

ผิดปกติที่เกิดร่วมได้บ่อย ได้แก่
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องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ (Down Syndrome)

สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

		  	ความผิดปกติของระบบทางเดินอาหาร เช่น 

ทอ้งเสียเรื้อรงั ท้องผูกรนุแรง ท้องบวม เป็นตน้

		  	Neck Instability หากมีอาการ ปวดคอหรือ

คอแข็ง ควบคุมอุจจาระปัสสาวะไม่ได้ แขน

ขาอ่อนแรง ชาแขนขา อาจต้องพิจารณา X-ray 

กระดูกคอ และส่งต่อผู้เชี่ยวชาญต่อไป

		  	ความผิดปกติของผิวหนัง

		  	ปัญหาการนอนหลับ
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สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข

	 2.	 การส่งเสริมพัฒนาการ

	 เด็กกลุ่มอาการดาวน์สามารถพัฒนาได้ถ้าได้รับการ

ฝึกสอนที่เหมาะสม จึงควรแนะนำ�บิดามารดาให้เห็นถึง

ความสำ�คัญของการส่งเสริมพัฒนาการ วิธีการฝึกฝนบุตร

ทีบ่า้นอยา่งตอ่เนือ่งและสมํา่เสมอเพือ่ใหเ้ดก็มพีฒันาการที่

ดีขึ้นใกล้เคียงกับเด็กทั่วไปมากที่สุด

	 3.	 การดำ�รงชีวิตประจำ�วัน  

เด็กกลุ่มอาการดาวน์ควรจะได้รับประสบการณ์ชีวิตเช่น

เดียวกับเด็กทั่วไป  จึงควรฝึกให้ช่วยเหลือตนเองได้มาก

ที่สุด  เพื่อให้สามารถไปเรียนและใช้ชีวิตร่วมกับผู้อื่นใน

สังคมได้ ฝึกการรู้จักควบคุมตนเอง การสร้างสัมพันธภาพ

กับผู้อื่น การปฏิบัติตามกฎเกณฑ์ของสังคม และการใช้

บริการต่างๆ ในสังคม

24 องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ (Down Syndrome)

สำ�หรับบุคลากรสาธารณสุข
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องค์ความรู้กลุ่มอาการดาวน์ (Down Syndrome)
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	 4.	 การฟื้นฟูสมรรถภาพ ได้แก่

	 -	 การฟื้นฟูสมรรถภาพทางการแพทย์ เช่น การฝึก

พูด กายภาพบำ�บัด กิจกรรมบำ�บัด

	 -	 การฟื้นฟูสมรรถภาพทางการศึกษาโดยจัดทำ�

แผนการศกึษาเฉพาะบคุคล (Individualized Educa-

tion Program : IEP)

	 -	 การฟื้นฟูสมรรถภาพทางสังคม เช่น การฝึกทักษะ

การดำ�รงชีวิตประจำ�วัน (Activity of Daily Living 

Skills) 

	 -	 การฟื้นฟูสมรรถภาพทางอาชีพโดยการฝึกอาชีพ

การช่วยเหลือครอบครัวและคำ�แนะนำ�สำ�หรับ

ผู้ปกครอง

	 1.	 ในช่วงแรกที่เด็กได้รับการวินิจฉัย การยอมรับ

ความจริงจากบิดามารดาเป็นสิ่งสำ�คัญที่สุด ซึ่งเป็นเรื่องที่

ยากและอาจตอ้งใชเ้วลานาน อาจพบปญัหาเดก็ถกูทอดทิง้ 

การหยา่รา้งของบดิามารดา หรอืมกีารโทษมารดาวา่เปน็ตน้

เหตุของความผิดปกติได้ บุคลากรสาธารณสุขมีบทบาท

สำ�คัญในการให้ความรู้ ให้คำ�แนะนำ�ให้กำ�ลังใจ และช่วย
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ประคับประคองครอบครัว เพื่อให้สามารถผ่านพ้นวิกฤติ 

ไปได้

	 2.	 เดก็กลุม่อาการดาวนจ์ะมพีฒันาการเปน็ขัน้ตอน

เช่นเดียวกับเด็กทั่วไป เช่น ชันคอก่อนแล้วจึงนั่ง คลาน ยืน 

เดิน เป็นต้น แต่มีความล่าช้าในพัฒนาการ ซึ่งสามารถ

ช่วยเหลือได้โดยการการกระตุ้นและส่งเสริมพัฒนาการตั้ง

แต่เล็กๆ อย่างสมํ่าเสมอ จะช่วยให้เด็กมีพัฒนาการเต็ม

ตามศักยภาพที่มีอยู่ ช่วยเหลือตนเองได้ในชีวิตประจำ�วัน 

สามารถไปเรียนร่วม และใช้ชีวิตร่วมกับผู้อื่นในสังคมได้

	 3.	 ผู้ปกครองควรพาเด็กไปรับบริการดูแลรักษาและ

ฟื้นฟูสมรรถภาพอย่างสมํ่าเสมอ ต่อเนื่อง เหมาะสมตาม

วยั ทำ�ตามคำ�แนะนำ�ทีไ่ดร้บัจากแพทยห์รอืบคุลากรวชิาชพี

ต่างๆ 

	 4.	 ใหค้ำ�แนะนำ�ในการวางแผนแกป้ญัหาทีอ่าจจะพบ 

เมือ่เดก็โตขึน้และชว่ยใหผู้ป้กครองมคีวามคาดหวงัทีเ่หมาะ

สมกับศักยภาพของเด็ก

	 5.	 การวางแผนครอบครัวในครอบครัวที่มีบุตรเป็นก

ลุ่มอาการดาวน์
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	 การวางแผนครอบครวัมคีวามสำ�คญัมากในครอบครวั

ที่มีบุตรเป็นกลุ่มอาการดาวน์ ซึ่งมี 2 กรณี คือ

	 5.1	บิดามารดาที่มีบุตรเป็นกลุ่มอาการดาวน์ ควรได้

รับคำ�แนะนำ�เรื่อง

	  	โอกาสในการเกดิซ้ำ�ในบตุรคนตอ่ไป ซึง่ขึน้กบัชนดิ

ของความผิดปกติทางโครโมโซมตามที่ได้กล่าวไป

แล้ว

	 	แนะนำ�การวนิจิฉยักอ่นคลอดและทางเลอืกทีม่อียู ่

หากต้องการมีบุตรต่อไป

	 		แนะนำ�การคุมกำ�เนิดชั่วคราววิธีต่างๆ จนกว่าจะ

พร้อมที่จะมีบุตรคนต่อไป ความพร้อมของแต่ละ

ครอบครัวไม่เหมือนกัน โดยทั่วไปมักเป็นเวลา 2-3 

ป ีเพือ่รอใหบ้ตุรทีเ่ปน็กลุม่อาการดาวนช์ว่ยตนเอง

ไดร้ะดบัหนึง่กอ่นไมเ่ปน็ภาระตอ่ครอบครวัมากนกั

	 		หากไม่ต้องการมีบุตรต่อไป แนะนำ�ถึงวิธีการคุม

กำ�เนิดอย่างถาวร
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	 5.2	ผู้ป่วยกลุ่มอาการดาวน์แต่ละราย ควรได้รับการ

พิจารณาในเรื่องการคุมกำ�เนิดวิธีต่างๆ ทั้งชั่วคราวและ

ถาวร ได้แก่ การทำ�หมัน หรือ Hysterectomy 

การวินิจฉัยก่อนคลอด

	 การวินิจฉัยก่อนคลอด (Prenatal diagnosis) คือ การ

ตรวจวินิจฉัยเพื่อดูว่าทารกในครรภ์เป็นโรคพันธุกรรมที่เรา

สงสัยหรือไม่ ซึ่งกลุ่มอาการดาวน์ก็เป็นความผิดปกติที่พบ

ได้บ่อยที่สุด มักแนะนำ�ให้ทำ�ในกรณีต่อไปนี้

	 1.	 มารดาอายุเกิน 35 ปี

	 2.	 มารดาเคยมีบุตรเป็นกลุ่มอาการดาวน์ชนิดใด

ก็ตาม

	 3.	 เคยมีบุตรที่มีความผิดปกติทางโครโมโซม

	 4.	 บิดาหรือมารดาเป็นพาหะของความผิดปกติของ

โครโมโซม

	 5.	 การตรวจกรองทางชวีเคมกีอ่นคลอดโดยการเจาะ

เลือดมารดา หรือการตรวจอัลตราซาวด์ แล้วสงสัยกลุ่ม

อาการดาวน์
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	 6.	 มารดามปีระวตัแิทง้หลายครัง้โดยไมท่ราบสาเหตุ

	 7.	 มารดาเคยมีบุตรบกพร่องทางสติปัญญาโดยไม่

ทราบสาเหตุ

	 8.	 สงสัยบางโรคที่สามารถตรวจได้โดยเทคนิคทาง

อณูพันธุศาสตร์

	 อย่างไรก็ตามสมาคมสูตินรีแพทย์แห่งประเทศ

สหรฐัอเมรกิา ไดอ้อกคำ�แนะนำ�ตามแนวทางเวชปฏบิตัใิหม ่

ตั้งแต่ปี พ.ศ. 2550 ว่าหญิงตั้งครรภ์ทุกคนไม่ว่าจะมีอายุ

เท่าไร ควรได้รับการตรวจวินิจฉัยว่าทารกในครรภ์เป็นกลุ่ม

อาการดาวน์หรอืไมโ่ดยใช้วธิกีารคดักรองทีม่ีความเสีย่งตํา่

และควรทำ�ก่อนอายุครรภ์ 20 สัปดาห์
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	 การตรวจวนิจิฉยักอ่นคลอดกลุม่อาการดาวนใ์น

ปัจจุบัน โดยทั่วไปมีวิธีดังต่อไปนี้

	 1.	 การตรวจกรองทางชวีเคมกีอ่นคลอด (Biochemical 

screening) โดยการเจาะเลือดของมารดาในระหว่างที่ตั้ง

ครรภ์ โดยสามารถเจาะได้ตั้งแต่อายุครรภ์ 11 สัปดาห์ เพื่อ

ตรวจหาระดบัของ Alphafetoprotein (AFP) และฮอรโ์มน 3 ตวั 

คือ unconjugated estriol , human chorionic gonadotropin 

(hCG) และ pregnancy associated plasmaprotein A (PAPP-A) 

	 2.	 การตรวจโดยอัลตราซาวด์ เช่น The nuchal  

translucency test เปน็การใชอ้ลัตราซาวดต์รวจวดัความหนา

ของนํ้าที่สะสมใต้ท้ายทอยทารก โดยตรวจได้เมื่อมารดา 

อายคุรรภ ์11-13 สปัดาห ์ซึง่มกัจะทำ�ควบคูไ่ปกบัการตรวจ

คัดกรองทางชีวเคมี นอกจากนี้ยังมีการตรวจอัลตราซาวน ์

เพื่อดูส่วนต่างๆของทารกในครรภ์ว่ามีความผิดปกติที่

สัมพันธ์กับกลุ่มอาการดาวน์หรือไม่ อย่างไรก็ดี วิธีเหล่านี้ 

มีความไวประมาณร้อยละ 50-70 และยังไม่สามารถบอก

ได้ชัดเจน 
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	 3.	 การตรวจจากรกหรอืนํา้คร่ำ� ไดแ้ก ่การตดัชิน้เนือ้รก  

(Chorionic villi sampling) โดยใชเ้ขม็เจาะผา่นทางหนา้ทอ้งหรอื

สอดเขา้ทางชอ่งคลอดในระหวา่งทีม่ารดาอายคุรรภ ์11 -12  

สัปดาห์ และการเจาะนํ้าคร่ำ� (amniocentesis) ไปตรวจ 

ในระหว่างที่มารดาอายุครรภ์ 16-20 สัปดาห์ ซึ่งวิธีนี้ 

สามารถบอกได้ชัดเจนว่า ทารกในครรภ์เป็นกลุ่มอาการ

ดาวน์หรือไม่
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	 ดังนั้น จึงควรมีการให้คำ�แนะนำ�ปรึกษาทางพันธุ

ศาสตร ์(Genetic counseling) เพือ่ใหค้วามรูแ้กคู่ส่ามภีรรยาที่

มคีวามเสีย่งสงูตอ่การมบีตุรผดิปกต ิหรอืเปน็โรคพนัธกุรรม

บางอยา่ง เพือ่หลกีเลีย่งการมบีตุรเปน็โรคนัน้ๆ ชว่ยใหบ้ดิา

มารดารบัทราบขอ้มลูมากขึน้ นำ�มาใชใ้นการตดัสนิใจเกีย่ว

กบัการตัง้ครรภไ์ด ้แตก่ย็งัมขีดีจำ�กดัเนือ่งจากสามารถตรวจ

วนิจิฉยัโรคไดเ้พยีงบางโรคเทา่นัน้ ไมส่ามารถวนิจิฉยัความ

ผิดปกติของทารกได้ทุกอย่าง การเลือกใช้วิธีใดขึ้นอยู่กับ

การได้รับข้อมูลโดยการให้คำ�แนะนำ�ปรึกษาเกี่ยวกับความ

เสีย่งและความแมน่ยำ� โดยคำ�นงึถงึจรยิธรรม ศลีธรรม และ

กฎหมายที่เกี่ยวข้องด้วย
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