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ในสมัยก่อน	 การวินิจฉัยโรคท�าโดยการตรวจชิ้นเนื้อ

เก็บจากรอยโรค	 (tissue	 biopsies)	 หรือจากของเหลวที่เจาะ

ดูดเก็บจากอวัยวะที่เป็นโรค	 เช่น	 สารน�้าโพรงเยื่อหุ้มปอด	 

สารน�้าช่องท้อง	 สารน�้าจากถุงน�้าต่างๆ	 ซึ่งเรียกโดยรวมว่า	 

surgical	biopsies	แต่ในปัจจบัุน	พยาธิแพทย์เวชกรรมสามารถ

วนิจิฉยัโรคเนือ้ร้ายหรอืภาวะพันธกุรรมจากเศษเนือ้เยือ่หรอืจาก

ดีเอนเอที่หลุดจากรอยโรคเข้าไปในกระแสเลือดในบริบทของ	

liquid	biopsy,	fluid	biosy	หรือ	fluid	phase	biopsy๑	เช่น

การตรวจเลอืดสายสะดอืเดก็แรกคลอด	เลอืดหญงิมคีรรภ์	เลอืด

ผู้ป่วย	 การตรวจสิ่งท่ีปลดปล่อยเข้าไปในของเหลวในร่างกาย	

เป็นวิธีการในบริบทที่พ้องกับ	tissue	biopsies	ในสมัยก่อน

Liquid	biopsies	น่าจะเริม่ต้นจากนายแพทย์	Dennis	 

Lo๒	เมือ่	พ.ศ.	๒๕๔๐	ทีต่รวจพบดเีอนเอของเดก็ในกระแสเลือด

ของมารดาที่มีครรภ์	

ประโยชน์ทางเวชกรรมของ liquid biopsies ได้แก่

(๑) การตรวจเลือดผู้ป่วยโรคเนื้อร้าย

ในพจนานกุรมศพัท์เน้ือร้ายของสถาบนัมะเรง็แห่งชาต	ิ 

สถาบันสุขภาพแห่งชาติสหรัฐฯ	 (NIH	 National	 Cancer	 

Institute)๓	ให้นิยาม	Liquid	biopsy	ว่าหมายถึงการทดสอบ

ตัวอย่างเลือดเพื่อหาเซลล์มะเร็งจากเน้ืองอก	 และหรือชิ้น 

ดเีอนเอจากเซลล์เนือ้งอกทีล่่องลอยอยูใ่นกระแสเลอืด	การตรวจ 

นี้ช่วยในการวินิจฉัยโรคได้ตั้งแต่ระยะเริ่มต้น	 และช่วยวางแผน

การบ�าบัดรักษา	ตดิตามผลการรกัษาและการก�าเริบของโรค	จาก 

การตรวจติดตามบ่อยๆ	 ช่วยให้แพทย์เจ้าของไข้เข้าใจรูปแบบ

ของการเปลี่ยนแปลงระดับโมเลกุลในเนื้องอก	 ซึ่งมีประโยชน์

มากดังจะกล่าวต่อไป

ประโยชน์ทางเวชกรรม๔, ๕ 

เมื่อเปรียบเทียบการตรวจเลือดเพื่อเก็บเซลล์กับ

การตัดหรือเจาะตัดเนื้อจากรอยโรคเพื่อการตรวจวินิจฉัย 

โรคนั้น	 จะเห็นว่าการเจาะเลือดตรวจเซลล์เป็นวิธีที่ดีกว่ามาก	

เพราะไม่สิ้นเปลืองมาก	 ปลอดภัย	 ไม่สร้างความบอบช�้าทาง

กายทางใจให้กับผู้รับการตรวจ	 แพทย์จึงมีโอกาสตรวจติดตาม

ได้บ่อยครั้ง	 และนอกจากสามารถให้การวินิจฉัยโรคเนื้อร้าย

จากเซลล์เนื้อร้ายในกระแสเลือด	 (CTC)	 ได้เช่นเดียวกับการ

ตัดตรวจช้ินเน้ือแล้ว	 ข้อมูลด้านอณูเวชศาสตร์จากชิ้นส่วน 

ดีเอนเอในกระแสเลือด	(ctDNA)	ยังบ่งชี้ต�าแหน่งรอยโรค	เช่น	

การตรวจพบการกลายพันธุ์ในหน่วยพันธุกรรม	TP53, KRAS 

และ	 APC	 ช่วยบ่งบอกรอยโรคมะเร็งเต้านม	 รังไข่	 ตับอ่อน	

และล�าไส้ใหญ่	 และช่วยบอกปลีกย่อยลงไปอีกในบริบทของ

เวชศาสตร์ตรงเหตุ	 เช่น	 บอกการเปล่ียนแปลงระดับตัวแจ้ง

พนัธกุรรม	ดงัตวัอย่างการตรวจพบการกลายพนัธุใ์นล�าดบัคูเ่บส	 

หรือหน่วยพันธุกรรมจ�าเพาะโรค	 เช่น	 ช่วยช้ีแนะวิธีการรักษา

ที่ตรงเป้าโดยเฉพาะการใช้ยาต่างกลุ่ม	 ช่วยติดตามผลการ

รักษา	 บอกเหตุการดื้อยาจากการตรวจพบการกลายพันธุ ์

ทุติยภูมิของหน่วยพันธุกรรมจ�าเพาะ	 เช่น	 พบ	 KRAS, NRAS 

และ	 BRAF	 หรือ	 EGFR	 กลายพันธุ์ในผู้ป่วยมะเร็งล�าไส้ใหญ่

ที่ด้ือ	 panitumumab	 หรือ	 cetuximab	 เปลี่ยนแบบการ

รักษาผู้ป่วยโรคหืดและโรคปอดอุดกั้นเรื้อรังเป็นแบบเวชกรรม 

ตรงเหตุ๖	ซึง่แต่ก่อนนีก้ารรกัษาผู้ป่วยบางรายไม่ได้ผลเนือ่งจาก

ผู ้ป่วยอยู ่ในกลุ ่มโรคหืดคาบเกี่ยวกับโรคปอดอุดกั้นเรื้อรัง	

(ACOS)	 ซึ่งต้องอาศัยการบ�าบัดตรงเป้าที่ตัวรับ	 IL-5	 หรือท่ี	

IL-5	 ในกระแสเลือดด้วยยา	mepolizumab	 และ	 reslizu-

lab	 หรือ	 benralizumab	 ที่มุ่งเป้า	 IL-5	 หรือท่ีอีโอสิโนฟิล 

โดยตรง 
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นอกจากนั้น	 ทางด้านการพยากรณ์โรค	 การตรวจ

เลือดจะช่วยแจ้งการก�าเริบโรคได้แต่เนิ่นๆ	 และช่วยบอกระยะ

เวลารอดชีวิตหลังการวินิจฉัยโรค

(๒) การตรวจเลือดหญิงมีครรภ์๗ 

โรคที่เป็นแต่ก�าเนิดหลายโรคซึ่งมักวินิจฉัยได้หลัง

จากเด็กคลอดจากครรภ์มารดาแล้ว	 โรคเหล่านี้ส่วนใหญ่เป็น

โรคพันธุกรรมหรือโรคกรรมพันธุ์	 ซึ่งแต่ก่อนน้ีอาจวินิจฉัยได้

โดยการตรวจเด็กในครรภ์ด้วยคลื่นความถี่สูง	 จากการเจาะ

ตรวจน�้าคร�่า	 และการตรวจวิลลัสรก	 แต่ในปัจจุบันแพทย์

สามารถตรวจวินิจฉัยโรคได้จากเลือดหญิงมีครรภ์ตั้งแต่ครรภ ์

ไตรมาสที่	๑	เช่น	ตรวจวินิจฉัยโรคโฆรโมโสมไตรร่าง	ส่วนการ

ตรวจหาโฆรโมโสมภาวะอ้วน	โฆรโมโสมสายตาสัน้	หตึูง	ความโง่	 

ความฉลาด	 อายุวัฒนะน้ันแม ้ มีโอกาสสูง	 แต ่ยังอยู ่ ใน 
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