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ดาวน ซินโดรม  

DOWN SYNDROME 

 

บทนำ 

ดาวนซินโดรม (Down Syndrome, Down's syndrome, Trisomy 21) เปนกลุมอาการท่ีเกิดจากความผิดปกติของจำนวน
โครโมโซม โดยมีโครโมโซมคูท่ี 21 เกินมา 1 แทง ทำใหมีจำนวนโครโมโซมรวม 47 แทง แทนท่ีจะเปน 46 แทงตามปกติ ภาวะ
ดังกลาวสงผลตอ พัฒนาการทางรางกาย สติปญญา และการทำงานของระบบตาง ๆ ในรางกาย  

 

ลักษณะทางคลินิก 

ผูท่ีมีภาวะดาวนซินโดรมมักมลีักษณะเฉพาะทางกายภาพและพัฒนาการ ไดแก 

• ใบหนาแบนและดั้งจมูกต่ำ 

• ตาเฉียงข้ึนและมีหนังตาปดหัวตา 

• ลิ้นคอนขางใหญ 

• กลามเน้ือออนปวกเปยก (Hypotonia) 

• มือสั้น น้ิวสั้น และมีรอยพับฝามือเสนเดียว 

• การเจรญิเติบโตชากวาปกต ิ

• พัฒนาการทางสติปญญาอยูในระดับบกพรองเล็กนอยถึงปานกลาง 

นอกจากน้ียังมีความเสี่ยงตอโรครวมหลายชนิด ไดแก  

• โรคหัวใจพิการแตกำเนิด (congenital heart defects) 

• ความผิดปกติทางการไดยินและการมองเห็น  (vision and hearing problems) 

• โรคไทรอยด (thyroid disease) 

• โรคเซลิแอก (celiac disease) 

• ภาวะขอตอแอตแลนโตแอ็กเซียลไมมั่นคง (atlantoaxial instability) 

• ภาวะหยดุหายใจขณะหลับ (sleep apnea) 

• โรคอัลไซเมอร (Alzheimer's disease) ในวัยผูใหญ 

รอยละ 50 ถึง 65 ของทารกดาวน ซินโดรม มีความผิดปกติของหัวใจแตกำเนิดรวมดวย สภาวะเหลาน้ีหลายอยางจำเปนตองไดรับ
การผาตัด ในขณะท่ีสภาวะท่ีไมรุนแรงบางอยางอาจหายไปเองเมื่อเดก็โตข้ึน 
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ระบาดวิทยา 

ดาวน ซินโดรม นับเปนสาเหตุทางพันธุกรรมท่ีพบบอยท่ีสดุของภาวะบกพรองทางสติปญญา (Intellectual Disability) พบ
อุบัติการณของการเกิดดาวน ซินโดรม ประมาณ 1 ตอ 700 การเกิดมีชีพ สามารถพบไดในทุกเช้ือชาติ และทุกระดับเศรษฐานะ  

ปจจัยเสี่ยงจะสัมพันธกับอายุของมารดาท่ีเพ่ิมข้ึนอยางมีนัยสำคัญ ดังน้ี 

• อายุ 25 ป โอกาสประมาณ 1 ใน 1,250  

• อายุ 35 ป โอกาสประมาณ 1 ใน 350 ถึง 400  

• อายุ 40 ป โอกาสประมาณ 1 ใน 100  

• อายุ 45 ป โอกาสประมาณ 1 ใน 30  

อยางไรก็ตาม เน่ืองจากผูหญิงอายนุอยมีบุตรมากกวาโดยรวม ประมาณรอยละ 80 ของทารกท่ีมีกลุมอาการดาวนซินโดรมท้ังหมด
เกิดจากมารดาท่ีมีอายุต่ำกวา 35 ป 

 

สาเหตุและพยาธิกำเนิด 

ดาวนซินโดรมสวนใหญเกิดจากความผิดปกติในการแบงเซลล (nondisjunction) สงผลใหเกิดโครโมโซมคูท่ี 21 เกินมา แตก็มี
สาเหตุรูปแบบอ่ืนดวย สามารถแบงออกเปน 3 ประเภท ไดแก 

 

1. Trisomy 21 

เปนชนิดท่ีพบมากท่ีสุด คดิเปนประมาณรอยละ 95 ของผูปวยท้ังหมด โดยทุกเซลลในรางกายมโีครโมโซมคูท่ี 21 จำนวน 3 ชุด เกิด
จากความผดิพลาดในการแบงเซลล 

 

2. Translocation Down Syndrome 

พบประมาณรอยละ 3–4 เกิดจากสวนของโครโมโซมคูท่ี 21 ไปเกาะติดกับโครโมโซมอ่ืน ผูปวยยังคงมสีารพันธุกรรมของโครโมโซม 
21 เกินมา แมจำนวนโครโมโซมรวมอาจไมเพ่ิมข้ึนมากนัก 

 

3. Mosaic Down Syndrome 

พบประมาณรอยละ 1–2 เกิดจากความผิดปกติหลังการปฏสินธิ ทำใหบางเซลลมีโครโมโซมปกติ และบางเซลลมีโครโมโซม 21 เกิน
มา อาการอาจรุนแรงนอยกวา 2 ประเภทแรก 

 

การตรวจคัดกรองและวินิจฉัย 

โดยท่ัวไปแลว ดาวนซินโดรม สามารถตรวจคัดกรองและวินิจฉัยกอนคลอดไดตั้งแตทารกอยูในครรภไตรมาสแรก หากไมเคยไดรับ
การวินิจฉัยมากอน กลุมอาการน้ีมกัสังเกตไดจากลักษณะทางกายภาพท่ีเฉพาะเจาะจง การยืนยันตองอาศัยการตรวจทางพันธุกรรม 
ซึ่งโดยปกติจะเปนการตรวจ karyotype จากตัวอยางเลือด เพ่ือระบุความผดิปกติของโครโมโซมเปนรูปแบบใด 
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การตรวจคัดกรองกอนคลอด 

ประกอบดวย  

• การตรวจคัดกรองทางชีวเคมีในเลอืดมารดา  

• การตรวจอัลตราซาวด  

การตรวจวัดระดับสารชีวเคมีในเลอืดมารดา ในไตรมาสท่ี 2 สามารถนำมาใชคำนวณเพ่ือบอกความเสีย่งในการตั้งครรภทารกดาวน 
ซินโดรม ได โดยสารชีวเคมีดังกลาว ไดแก alpha-fetoprotein (AFP), human chorionic gonadotropin (hCG) และ 
unconjugated estriol (uE3) หรือท่ีรูจักกันอยางแพรหลายในช่ือ “triple marker test” 

การตรวจวัดระดับสารชีวเคมีในเลอืดมารดา ในไตรมาสแรก ไดแก pregnancy-associated plasma protein A (PAPP-A) และ 
human chorionic gonadotropin (hCG) รวมกับ การตรวจอัลตราซาวดความหนาตนคอทารก (nuchal translucency) พบวา
มีประสิทธิภาพในการตรวจคดักรองสูงเชนเดียวกัน 

 

การตรวจวินิจฉัยกอนคลอด 

ประกอบดวย  

• การตรวจ Cell-Free DNA (cfDNA) 

• การเจาะน้ำคร่ำ (Amniocentesis) 

• การตรวจช้ินเน้ือรก (Chorionic Villus Sampling) 

 

การตรวจวินิจฉัยหลังคลอด 

อาศัยลักษณะทางคลินิกรวมกับการตรวจโครโมโซม (Karyotype Analysis) เพ่ือยืนยันความผดิปกตขิองโครโมโซมคูท่ี 21 

 

The American College of Obstetricians and Gynecologists (ACOG) แนะนำใหสตรีตั้งครรภทุกรายท่ีมาฝากครรภกอน 20 
สัปดาห ตองไดรับคำแนะนำในการตรวจคดักรองการตั้งครรภทารกดาวน ซินโดรม ไมวาสตรีตั้งครรภรายน้ันจะอายุเทาใด และ
ทราบทางเลือกในการตรวจวินิจฉัยกอนคลอด ในกรณีท่ีผลการตรวจคัดกรองอยูในกลุมความเสี่ยงสูง 

 

การดูแลรักษา 

ปจจุบันยังไมมีวิธีรักษาท่ีสามารถแกไขความผดิปกติทางโครโมโซมไดโดยตรง อยางไรก็ตาม การดูแลอยางเหมาะสมสามารถชวยให
บุคคลท่ีมีภาวะดาวนซินโดรมมีคณุภาพชีวิตท่ีดีข้ึน ประกอบดวย 

 

1. การสงเสริมพัฒนาการระยะแรกเร่ิม 

เมื่อพบวาเปนดาวน ซินโดรม ควรนำเขาโปรแกรมสงเสริมพัฒนาการตั้งแตเล็ก รวมกับการฟนฟูสมรรถภาพท่ีจำเปน ตามลักษณะ
อาการ ไดแก กายภาพบำบัด กิจกรรมบำบัด และแกไขการพูด 
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2. การดูแลดานสุขภาพ 

ดาวน ซินโดรม มีความเสีย่งตอปญหาสุขภาพหลายระบบ ควรมีการประเมินโดยละเอียด ไดแก การติดตามโรคหัวใจ การประเมิน
การไดยินและการมองเห็น การตรวจตอมไทรอยด และการติดตามภาวะโภชนาการ 

 

3. การศึกษาและการพัฒนาทักษะ 

การจัดการศึกษาแบบเรียนรวม (Inclusive Education) และการฝกทักษะการดำรงชีวิตสามารถชวยเพ่ิมความสามารถในการ
พ่ึงพาตนเอง และการมสีวนรวมในสังคม 

 

คุณภาพชีวิตและแนวโนมในอนาคต 

ความกาวหนาทางการแพทยและการฟนฟูสมรรถภาพทำใหอายคุาดเฉลีย่ของผูท่ีมีภาวะดาวนซินโดรมเพ่ิมข้ึนอยางมาก จาก
ประมาณ 25–30 ปในอดีต เปนมากกวา 60 ปในปจจุบัน  

ผูท่ีไดรับการดูแลรักษาอยางเหมาะสม โดยเฉพาะการสงเสริมพัฒนาการระยะแรกเริม่ และฟนฟูสมรรถภาพอยางตอเน่ือง สามารถ
เรียนหนังสือ ทำงาน และดำรงชีวิตในสังคมไดอยางมีคณุภาพ  

 

บทสรุป 

ดาวนซินโดรมเปนความผิดปกติทางพันธุกรรมลักษณะเฉพาะ ท่ีสงผลตอพัฒนาการทางรางกายและสติปญญา แมจะไมสามารถ
รักษาใหหายขาดได แตการวินิจฉัยตั้งแตระยะแรก การสงเสรมิพัฒนาการ และการดูแลแบบองครวมโดยทีมสหวิชาชีพ สามารถ
ชวยใหบุคคลท่ีมีภาวะดาวนซินโดรมมีคณุภาพชีวิตท่ีดี และสามารถมีสวนรวมในสังคมไดอยางเตม็ศักยภาพ 
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