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งานห้องปฏิบัติการเวชศาสตร์ชันสูตร โรงพยาบาลศรีนครินทร์

คณะแพทยศาสตร์ มหาวิทยาลัยขอนแก่น

โรคมะเร็ง...รู้เร็วรักษาได้ 

โอกาสหายมากกว่า!!

ปรึกษาและตรวจหาการกลายพันธ์ุไดท้ี่

การตรวจค้นหาการกลายพันธุ์ของยีน BRCA1/2

ใชเ้ป็นขอ้มูลประกอบในการเลอืกแนวทาง การ

ป้องกันและรกัษาโรคมะเรง็รงัไขแ่ละเตา้นม หรอื

ตอ่มลกูหมาก รวมถึงประเมินความเสีย่งในการเป็น

มะเรง็ชนิดพันธุกรรมในเครอืญาตแิละยังเป็น

ยีนเป้าหมายของการรักษาแบบมุง่เป้า (Targeted 

therapy) โดยยาต้านมะเร็งกลุ่ม PARP inhibitor

เป็นมะเร็งเต้านมหรือรังไข่ก่อนอายุ 45-50 ปี

เป็นมะเร็งเต้านม และรังไข่ในบุคคลเดียวกัน

เป็นมะเร็งเต้านมทั้ง 2 ข้างที่ไม่ได้เกิดจากการ

แพร่กระจาย

มีญาติสายตรงอย่างน้อยหน่ึงคนที่เป็นมะเร็ง

เต้านม รังไข่ ตับอ่อน หรือต่อมลูกหมาก ก่อน

อายุ 50 ปี หรือญาติสองคนขึ้นไปที่ได้รับการ

วินิจฉัยว่าเป็นมะเร็งเต้านมในทุกช่วงอายุ

เป็นมะเร็งเต้านมในเพศชาย

มีญาติท่ีมีการกลายพันธ์ุของยีน BRCA1 หรือ 

BRCA2

ใครบา้งควรตรวจยีน BRCA ?

# ผู้ใช้บริการต้องได้รับค าแนะน าจากแพทย์ก่อนการตรวจ

# ราคาเป็นไปตามประกาศคณะแพทยศาสตร์ มข. # ผู้ใช้บริการท่ีมีสิทธิเบกิจ่ายตรง สามารถใช้สิทธิได้

ห้องปฏิบัติการ SEL ให้บริการตรวจหา

การกลายพันธุข์องยีน BRCA1/2 ด้วย

เทคโนโลยีข้ันสูงอย่าง NGS ทั้งผู้ป่วย

มะเร็งและผู้ที่ต้องการตรวจหาความ

เส่ียงต่อมะเร็งชนิดพันธุกรรม 
(ภายใต้ค าแนะน าของแพทย์ผู้เช่ียวชาญ) 



ผลตรวจยีน BRCA และ   การแปลผล

พบการกลายพันธ์ุที่ก่อโรค

พบการกลายพันธ์ุ

ที่ไม่สามารถตีความรุนแรงได้

ไม่พบการกลายพันธ์ุที่ก่อโรค

ส าหรับผู้ทีเ่ป็นมะเร็งแล้ว สันนษิฐานได้ว่ามะเร็งที่

เป็นอยู่เกดิจากการกลายพันธ์ุทีก่อ่โรคในยีน BRCA1/2 

และมขี้อบง่ใช้ PARP inhibitor ในการรักษา

ส าหรับผูท้ีย่ังไมไ่ด้เป็นมะเร็ง มคีวามเสี่ยงเป็นโรคมะเรง็

เต้านมหรือรังไข่สงูขึ้นกว่าปกติ จ าเป็นต้องได้รับ

ค าปรึกษาเพ่ือหาแนวทางเฝ้าระวังไมใ่ห้เป็นโรค และ

ควรน าญาติคนอื่นๆ มาตรวจ

ส าหรับญาติสายตรงของผูต้รวจมโีอกาส 50% ทีจ่ะ

ได้รับการกลายพันธ์ุกอ่โรคเช่นเดียวกนั จงึแนะน าให้มี

การตรวจในญาติสายตรงด้วย

ส าหรับผู้ทีเ่ป็นมะเร็งแล้ว ไมส่ามารถสรุปไดว้่าการ

กลายพันธ์ุทีต่รวจพบเป็นการกลายพันธ์ุทีก่อ่โรค และ

ไมถ่อืเป็นบง่ใช้ PARP inhibitor ในการรักษา

ส าหรับผู้ทีย่ังไมไ่ด้เป็นมะเร็ง 

อาจมคีวามเสี่ยงเป็นโรคมะเร็งเตา้นมหรอืรังไข่สูงขึ้น

แต่ไมเ่ทา่กบัผู้ตรวจทีพ่บการกลายพันธ์ุทีก่อ่โรค 

ส าหรับผู้ทีเ่ป็นมะเร็งแล้ว มะเร็งทีเ่ป็นอยู่อาจไมไ่ด้
เกดิจากการกลายพันธ์ุในยีน BRCA1/2 อย่างไรก็

ตามขึ้นอยู่กบัข้อจ ากดัของเทคนคิการตรวจยีน เช่น

การกลายพันธ์ุชนดิอื่นๆ ซึ่งพบได้นอ้ย (<5%) 

ส าหรับผูท้ียั่งไมไ่ด้เป็นมะเร็ง มคีวามเสี่ยงใกล้เคยีง

กบัประชากรทัว่ไป แต่ยังคงมคีวามเสี่ยงเป็น

โรคมะเร็งเต้านมหรอืรังไข่ทีอ่าจจะเกดิจากยีนอื่นๆ

หรือมาจากปัจจยัอื่นๆ ทีไ่มใ่ช่ปัจจยัทางพันธุกรรม 

เช่น สิ่งแวดล้อม หรือ การใช้ชีวิต 

ในอนาคตการกลายพันธ์ุนีอ้าจถกูเปลี่ยนการ

ตีความเป็นกอ่โรคหรือไมก่อ่โรคกไ็ด ้

จ าเป็นต้องได้รับค าปรึกษา เพ่ือน าข้อมลูอื่นๆ

เช่น ประวัติครอบครัว มาประกอบการประเมนิ
ความเสี่ยงของการเกดิโรคมะเร็งในอนาคต

ยีน BRCA คืออะไร? 

BRCA เป็นยีนที่มีความเกี่ยวข้องกับการเกิด

มะเร็งเต้านม มะเร็งรังไข่ มะเร็งตับอ่อน และ

มะเร็งต่อมลูกหมาก และสามารถถ่ายทอดทาง

พันธุกรรมได้ การกลายพันธ์ุในยีน BRCA1

หรือ BRCA2 เพ่ิมความเส่ียงต่อการเป็นมะเร็ง

เต้านมและมะเร็งรังไข่

ประชากรผู้หญิงท่ัวไปมีโอกาสเป็นมะเร็งรังไข่

ประมาณ 1.2% 

ผู้หญิงท่ีมีการกลายพันธ์ุของ BRCA1 

โอกาสเป็นมะเร็งรังไข่จะเพ่ิมเป็น 39% – 44%

ผู้หญิงท่ีมีการกลายพันธ์ุของ BRCA2 

โอกาสเป็นมะเร็งรังไข่จะเพ่ิมเป็น 11% – 17%

มะเร็งเต้านม 
ประชากรหญิงท่ัวไปมีโอกาสเป็นมะเร็งเต้านม

ประมาณ 12.5%

ผู้หญิงท่ีมีการกลายพันธ์ุของ BRCA1

มีโอกาสเป็นมะเร็งเต้านมเพ่ิมเป็น 55% – 72%

ผู้หญิงท่ีมีการกลายพันธ์ุของ BRCA2

โอกาสเป็นมะเร็งเต้านมจะเพ่ิมเป็น 45% – 69%

มะเร็งรังไข่

เรื่องนีส้ าคัญ
วิธกีารตรวจ...

ส าหรับการตรวจทางห้องปฏิบัติการจะ

ตรวจวิเคราะห์ล าดับนิวคลีโอไทด์ เพ่ือ

หาการกลายพันธ์ุของยีน BRCA1/2

ด้วยเทคโนโลยี Next-Generation 

Sequencing (NGS) โดยตรวจจาก

เลือด หรือช้ินเนื้อ

การตรวจยนี

“ควรได้รับค าปรึกษา

ทางพันธุกรรมท้ัง

ก่อนและหลังตรวจ”


