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กิตติกรรมประกาศ 

 ทางคณะผู้วิจัยขอขอบพระคุณหน่วยงานและมูลนิธิต่างๆ อาทิ มูลนิธิเพ่ือผู้ป่วยโรคหายาก มูลนิธิโรค
พันธุกรรมแอลเอสดี มูลนิธิโรคกล้ามเน้ืออ่อนแรง สํานักงานประกันสังคม กองสวัสดิการรักษาพยาบาล 
กรมบัญชีกลาง และบริษัทยาเอกชนแห่งหน่ึง รวมถึงผู้ป่วยและครอบครัว ที่ให้ความอนุเคราะห์ข้อมูลที่สําคัญ
เก่ียวกับการดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายาก ขอขอบพระคุณอาจารย์และนักวิชาการจากมหาวิทยาลัยมหิดล 
สํานักงานพัฒนานโยบายสุขภาพระหว่างประเทศ สถาบันวิจัยระบบสาธารณสุข สถาบันสิรินธรเพ่ือการฟ้ืนฟู
สมรรถภาพทางการแพทย์แห่งชาติ สํานักงานคณะกรรมการอาหารและยา ที่ร่วมให้ความเห็นเพ่ือพัฒนา
ปรับปรุงรายงานวิจัยฉบับน้ีให้มีเน้ือหาที่ครบถ้วนสมบูรณ์มากย่ิงขึ้น 

 ขอขอบคุณมหาวิทยาลัยวลัยลักษณ์ และสํานักวิชาแพทยศาสตร์ที่ให้การสนับสนุนคณะผู้วิจัย ทั้งการ
ยินยอมให้ผู้วิจัยจัดสรรเวลาในการทําวิจัย และระบบการจัดการงบประมาณทุนวิจัยภายนอกท่ีช่วยให้ผู้วิจัย
สามารถบริหารจัดการงบประมาณในการทําวิจัยได้อย่างราบรื่น 

 ขอขอบคุณสถาบันวิจัยระบบสาธารณสุข (สวรส.) ที่ให้การสนับสนุนงบประมาณเพ่ือทํางานวิจัยน้ี
คณะผู้วิจัยเช่ือว่ารายงานฉบับน้ีจะได้ถูกนําไปใช้ในการผลักดันนโยบายเพ่ือดูแลรักษาผู้ป่วยกลุ่มโรคหายาก
และครอบครัวในประเทศไทยต่อไป 

 

 

         คณะผู้วิจัย 
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บทสรุปสําหรับผู้บริหาร 

 โรคหายากเป็นโรคที่มีความชุกในประชากรตํ่าก่อให้เกิดปัญหาสืบเน่ืองในการจัดการ ให้บริการและ
ดูแลผู้ป่วยโรคหายากที่มีความจําเพาะ คือ งานวิจัยเก่ียวกับโรคหายากมีค่อนข้างน้อย การขาดข้อมูลที่มี
คุณภาพและน่าเช่ือถือเก่ียวกับโรคหายาก การขาดบุคลากรทางการแพทย์ที่มีประสบการณ์ในการดูแลรักษา
ผู้ป่วยโรคหายาก ความยากในการได้รับการวินิจฉัยที่ถูกต้องและทันเวลา ค่าใช้จ่ายที่สูงมากในการรักษา 
ข้อจํากัดทางด้านทรัพยากรโดยเฉพาะประเทศกําลังพัฒนา และการพัฒนาตัวยาใหม่ๆ ถูกมองว่าไม่คุ้มค่าทาง
ธุรกิจสําหรับบริษัทยา  

 ปัญหาเหล่าน้ีทําให้การจัดการ ดูแล และการจัดบริการให้แก่ผู้ป่วยโรคหายาก มีความจําเพาะ และใน
ประเทศไทยยังไม่มีระบบการจัดบริการสําหรับผู้ป่วยกลุ่มน้ีที่ชัดเจน การสังเคราะห์งานวิจัยช้ินน้ีมีจุดมุ่งหมาย
เพ่ือทบทวนรายงานสถานการณ์และการบริหารจัดการกองทุนสุขภาพเก่ียวกับโรคหายากทั้งในต่างประเทศ
และประเทศไทย พร้อมทั้งศึกษาเปรียบเทียบระบบกองทุนสุขภาพรูปแบบต่างๆ ที่ให้บริการประกันสุขภาพ
สําหรับโรคหายาก ซึ่งข้อมูลเหล่าน้ีจะถูกสังเคราะห์เป็นข้อเสนอแนะเชิงนโยบายเพ่ือใช้ในการวางแผนด้าน
นโยบายและการกําหนดขอบเขตสิทธิประโยชน์เพ่ือการประกันสุขภาพถ้วนหน้าในประเทศไทยต่อไป 

 การสังเคราะห์งานวิจัยช้ินน้ีกระทําตามกรอบแนวคิด Functions of Health Systems Framework 
โดยการทบทวนวรรณกรรมจากต่างประเทศจํานวน 3 ประเทศ และการหาข้อมูลเรื่องการจัดการโรคหายาก
จากแหล่งข้อมูลภายในประเทศ ประเทศที่คณะผู้วิจัยได้เลือกมาทบทวนวรรณกรรมน้ันมี 3 ประเทศ คือ 
ประเทศสหรัฐอเมริกา ประเทศญี่ปุ่น และประเทศฟิลิปปินส์ หลังจากการทบทวนวรรณกรรมต่างประเทศแล้ว
เสร็จคณะผู้วิจัยได้จัดการประชุมรับฟังและแลกเปลี่ยนความคิดเห็นต่อผลการทบทวนวรรณกรรมโดยมี
นักวิชาการจากมหาวิทยาลัยมหิดล สํานักงานพัฒนานโยบายสุขภาพระหว่างประเทศ สถาบันวิจัยระบบ
สาธารณสุข สถาบันสิรินธรเพ่ือการฟ้ืนฟูสมรรถภาพทางการแพทย์แห่งชาติ สํานักงานคณะกรรมการอาหาร
และยา มาเข้าร่วมรับฟังและให้ความเห็น 

 คณะผู้วิจัยยังได้ข้อมูลจากการสัมภาษณ์แพทย์เวชพันธุศาสตร์ บุคลากรของบริษัทยาเอกชน ผู้ป่วย
โรคหายากเพ่ิมเติม เน่ืองจากการขอข้อมูลเก่ียวกับการดูแลกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากในประเทศไทยไปยัง
หน่วยงานต่างๆ พบว่ามีข้อมูลอยู่น้อย หลายหน่วยงานไม่สามารถให้ข้อมูลที่จําเพาะกับโรคหายากได้ 

ผลการทบทวนวรรณกรรมจากต่างประเทศพบว่า ไม่มีนิยามท่ีเป็นสากลของโรคหายาก นิยามจึงมี
ความแตกต่างกันไปในแต่ละประเทศ โดยแบ่งวิธีการนิยามออกเป็น 2 แบบ คือ นิยามตามจํานวนผู้ป่วยโรคน้ัน
ทั้งหมดในประเทศ (<2,000 คน – <200,000 คน) และนิยามตามความชุกของโรค (ร้อยละ 0.0002 – ร้อยละ 
0.065)  
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 ประเทศสหรัฐอเมริกาที่มีกลไกเกี่ยวกับการจัดการโรคหายากเน้นมุมมองด้านความคุ้มทุนของ
บริษัทผู้ผลิตและจําหน่ายการรักษาโรคหายาก มาตรการต่างๆ จึงเน้นไปที่การสร้างแรงจูงใจในการวิจัยและ
พัฒนายาสําหรับโรคหายาก เช่น กฎหมาย Orphan Drug Act (1983), Food and Drug Administration 
Safety and Innovation Act (2012) และ Safe Medical Devices Act (1990) เป็นกลไกการให้สิทธิ
ประโยชน์แก่บริษัทผู้ผลิตยาหรือการเร่งให้เกิดการขึ้นทะเบียนยาได้เร็ว  

 นอกจากน้ียังมีกลไกพัฒนาด้านวิชาการเก่ียวกับโรคหายากโดยสนับสนุนงานวิจัยในศูนย์วิจัยที่ต้ังอยู่ใน
มหาวิทยาลัย และส่งเสริมการจัดทําระบบข้อมูลและทะเบียนผู้ป่วยโรคหายาก ผ่าน Rare Diseases Act 
(2002)  

 สําหรับประเด็นการเข้าถึงบริการของกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากน้ันได้ประโยชน์จาก Patient Protection 
and Affordable Care Act (2010) ส่งเสริมการเข้าถึงระบบประกันสุขภาพในภาพรวมรวมถึงกลุ่มผู้ป่วยโรค
หายาก หน่วยงานภาคประชาสังคม เช่น NORD มีบทบาทในการช่วยเหลือค่าใช้จ่าย out-of-pocket ส่วนที่
นอกเหนือจากความคุ้มครองของประกันสุขภาพ   

 ประเทศญี่ปุ่นมีความสมดุลในการจัดการระบบการดูแลผู้ป่วยโรคหายาก โดยมีทั้งระบบสร้างแรงจูงใจ
ในการพัฒนายา หรือนําเข้ายาให้แก่บริษัทยาเอกชน มีการส่งเสริมการวิจัยการรักษาโรคหายากโดยกลไก
ภาครัฐ เช่น โครงการ Specified Disease Treatment Research Program และ Bases for Early and 
Exploratory Clinical Trials in Specific Research Areas ซึ่งเป็นการพัฒนางานด้านวิชาการในการวิจัย
และพัฒนาการรักษาโรคหายากโดยร่วมมือกับมหาวิทยาลัยของรัฐ มีการแก้ไขกฎหมาย Services and 
Supports for Persons with Disabilities Act (2005) ทําให้ผู้ป่วยโรคหายากได้รับสวัสดิการที่รัฐจัดให้
สําหรับ persons with disabilities และมีการออกกฎหมาย Intractable Disease Health Care Act 
(2015) เพ่ือช่วยลดภาระด้านค่าใช้จ่ายในส่วนของ coinsurance แก่ผู้ป่วยเพ่ิมการเข้าถึงบริการ 

 นอกจากน้ีรัฐบาลญี่ปุ่นยังมีกลไกการต่อรองราคายาในกลุ่มยากําพร้าโดยกําหนดราคาไว้ที่ต้นทุนบวก
กําไรอีก 10% โดยหน่วยงานกลางของรัฐบาลเป็นผู้ต่อรองกับบริษัทยาที่จะจําหน่ายยาสําหรับกลุ่มโรคหายาก
ในประเทศญี่ปุ่น 

 กลยุทธ์สําคัญที่รัฐบาลญี่ปุ่นใช้สําหรับบริหารจัดการปัญหากลุ่มโรคหายากได้ถูกระบุไว้ใน National 
Program on Rare and Intractable Diseases มี 3 ประการ คือ  

 1. พัฒนากลยุทธ์ในการดูแลและรักษาโรคหายาก  

 2. สร้างระบบการจ่ายค่ารักษาพยาบาลให้แก่ผู้ป่วยโรคหายากอย่างเป็นธรรม  

 3. สร้างความเข้าใจแก่สังคมและสนับสนุนการมีส่วนร่วมในสังคมของผู้ป่วยโรคหายาก 

  ประเทศฟิลิปปินส์เป็นประเทศรายได้ระดับปานกลางใกล้เคียงกับประเทศไทย แต่มีระบบประกัน
สุขภาพที่แยกส่วน และมีสัดส่วนค่าใช้จ่าย out-of-pocket ที่สูง การดูแลกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากในฟิลิปปินส์
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เริ่มต้นจากการคัดกรองโรคหายากทางพันธุกรรมในทารกแรกคลอดก่อน หลังจากน้ันจึงมีความเคลื่อนไหวของ
ภาคประชาสังคมจนสามารถผลักดันให้ออกกฎหมาย Rare Disease Act (2015) ซึ่งมีเน้ือหาสําคัญ คือ ระบุ
ถึงแหล่งงบประมาณในการดูแลผู้ป่วยโรคหายากว่ามาจาก Sin tax ให้มีการจัดทําระบบทะเบียน ส่งเสริมการ
วิจัย มีการต้ังคณะกรรมการเพ่ือกําหนดโรคหายาก มีการให้สถานะแก่ผู้ป่วยโรคหายากเป็น persons with 
disabilities และมีการสนับสนุนการนําเข้าการรักษาโรคหายากโดยการยกเว้นภาษี  

 ในทางปฏิบัติการช่วยเหลือด้านการรักษากลุ่มผู้ป่วยโรคหายากของรัฐบาลฟิลิปปินส์ทําผ่านโครงการ 
Rare Disease Medicines Access Program (RDMAP) ซึ่งเป็นการให้บริการการรักษาราคาแพง โดยเริ่มที่
ผู้ป่วยกลุ่มโรคเดียวก่อน คือ Gaucher disease 

 ประเทศไทยยังไม่มีการกําหนดนิยามสําหรับกลุ่มโรคหายากที่ชัดเจน ทําให้หน่วยงานภาครัฐที่ได้ทํา
การสอบถามข้อมูลไม่เข้าใจหรือไม่รู้จักโรคหายาก ประกาศที่น่าจะเก่ียวข้อง เช่น ประกาศเกี่ยวกับยากําพร้า 
ในทางปฏิบัติก็ไม่ได้มุ่งเน้นกลุ่มเป้าหมายไปท่ีผู้ป่วยโรคหายาก เห็นได้จากการที่ไม่ได้ให้สิทธิในการข้ึนทะเบียน
ยาสําหรับโรคหายากราคาแพงจากต่างประเทศที่นําเข้ามาในประเทศไทยเป็นยากําพร้า แต่ให้ไปใช้ช่องทาง
ปกติซึ่งใช้ระยะเวลาในการข้ึนทะเบียนยาวนานกว่า 

 จํานวนผู้ป่วยโรคหายากมีการเก็บรวบรวมข้อมูลไว้แบบแยกส่วน ในภาคประชาสังคมน้ันมีข้อมูลอยู่
ตามมูลนิธิที่จัดต้ังขึ้นเพ่ือช่วยเหลือผู้ป่วยเฉพาะโรค สําหรับฐานข้อมูลของภาครัฐน้ัน สํานักงานประกันสังคมได้
ดึงข้อมูลจํานวนผู้ป่วยตาม ICD ที่คณะผู้วิจัยได้ส่งให้แสดงให้เห็นถึงโอกาสในการจัดทําข้อมูลจํานวนผู้ป่วยกลุ่ม
โรคหายากจากฐานข้อมูลของ 3 ระบบหลักประกันสุขภาพหลักที่รัฐบาลเป็นผู้ดูแล 

 ผู้เช่ียวชาญที่สามารถดูแลกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากโดยเฉพาะกลุ่มโรคพันธุกรรมในประเทศไทย มีการ
กระจุกตัวอยู่ในสถาบันในเขตกรุงเทพและปริมณฑล ทําให้ผู้ป่วยในต่างจังหวัดจะต้องเดินทางเข้ามารักษาใน
ส่วนกลาง ซึ่งทําให้เกิดค่าใช้จ่ายในด้านการเดินทางและที่พักของผู้ป่วยและญาติ มูลนิธิต่างๆ จึงมีส่วนช่วยใน
การระดมทุนเพ่ือสนับสนุนค่าใช้จ่ายในส่วนน้ีให้แก่ผู้ป่วย 

 ยาสําหรับโรคหายากบางส่วนได้ถูกบรรจุอยู่ในบัญชียา ทําให้สามารถเบิกจ่ายได้ตามเง่ือนไขที่กําหนด
อยู่แล้ว อย่างไรก็ตามยาตัวใหม่ๆ ที่มีราคาแพงน้ันมีโอกาสเข้าสู่บัญชียาน้อยเนื่องจากมีแนวโน้มที่จะไม่ผ่าน
การประเมินความคุ้มค่าจากราคาที่แพงมาก นอกจากน้ียังมีข้อมูลผู้ป่วยโรคหายากแต่ละโรคในประเทศไทย
น้อยซึ่งอาจจะทําให้ไม่มีข้อมูลเพียงพอในการประเมินความคุ้มค่า อย่างไรก็ตาม มีตัวอย่างยาราคาแพง เช่น 
Imiglucerase ซึ่งใช้สําหรับรักษาโรค Gaucher disease type 1 ที่ได้ถูกบรรจุในบัญชี จ(2) ทําให้สามารถ
เบิกจ่ายได้ทุกสิทธิหลักประกันสุขภาพตามเง่ือนไขที่กําหนด จึงเป็นโอกาสที่ยาตัวอ่ืนๆ จะถูกบรรจุเข้าในบัญชี
ยาหลักแห่งชาติได้เช่นกัน 

 ในกรณีการนํายาเข้ามาใช้ในประเทศไทย นอกจากปัญหาของกลไกภาครัฐตามที่ได้กล่าวมาข้างต้น 
ภาคเอกชน คือ บริษัทผู้ผลิตและนําเข้ายายังมีแรงจูงใจไม่มากที่จะนําเข้ายาสําหรับรักษาโรคหายากมาขึ้น
ทะเบียนในประเทศไทยจากเหตุผลเรื่องความคุ้มทุน เน่ืองจาก จํานวนผู้ป่วยโรคหายากแต่ละโรคมีจํานวนน้อย 
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และเน่ืองจากประเทศไทยไม่มีฐานข้อมูลจํานวนผู้ป่วย บริษัทยาจึงไม่สามารถคาดการณ์ยอดขายและกําไรจาก
การนําเข้ายามาจําหน่ายในประเทศไทย 

 ด้วยอุปสรรคดังกล่าวทําให้แพทย์ที่ดูแลผู้ป่วยโรคหายาก ต้องแสวงหายารักษามาเองจากต่างประเทศ
ด้วยการนํายาติดตัวผ่านสนามบิน หรือฝากเพ่ือแพทย์ซื่อยามาจากต่างประเทศ และต้องมีการสร้างระบบการ
จัดเก็บยาเหล่าน้ีเอง ทั้งน้ีทั้งน้ันผู้ป่วยต้องสามารถจ่ายค่ายาเหล่าน้ันได้จึงจะมีการแสวงหายาเหล่าน้ันมาให้ อีก
ช่องทางที่ผู้ป่วยจะได้ยามาใช้ คือ การบริจาคจากบริษัทยา 

 จากประสบการณ์ผู้ป่วย 2 กรณีทําให้ทราบว่า ระยะเวลาท่ีผู้ป่วยเร่ิมมีอาการจนได้รับการวินิจฉัยน้ัน 
ใช้เวลานานกว่าปกติ และผู้ป่วยกลุ่มโรคหายากต้องใช้เวลาที่โรงพยาบาลใกล้บ้านอยู่หลายเดือนจนกว่าจะ
ได้รับการส่งต่อมาที่โรงพยาบาลที่มีศักยภาพและได้รับการวินิจฉัย นอกจากน้ีความเจ็บป่วยยังก่อให้เกิด
ผลกระทบแก่ครอบครัว และยังส่งผลให้มีค่าใช้จ่ายตามมามากว่าความเจ็บป่วยปกติ เพราะแพทย์ที่สามารถ
ดูแลผู้ป่วยได้ส่วนใหญ่ทํางานอยู่ในเขตกรุงเทพและปริมณฑล นอกจากน้ียังทําให้ทราบว่า โรคหายากสามารถ
รักษาได้เพียงแต่การรักษานั้นมีราคาแพงและมีความซับซ้อน 

 จากผลการทบทวนวรรณกรรมจากต่างประเทศ และข้อมูลในประเทศไทย คณะผู้วิจัยได้สังเคราะห์
ข้อมูลดังกล่าวเพ่ือเสนอเป็นข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย ดังน้ี 

ให้มีการกําหนดนิยาม และกลไกที่จะพิจารณาว่าโรคใดถือเป็นโรคหายาก ซึ่งนิยามน้ันสามารถกําหนด
ได้ทั้งจากการใช้ค่าความชุก หรือจํานวนผู้ป่วยรวมท้ังหมดในประเทศ และจัดให้มีคณะกรรมการเพ่ือพิจารณา
ว่ามีโรคใดบ้างที่พบในประเทศไทยที่จะจัดให้อยู่ในสถานะโรคหายากโดยคณะกรรมการมิงค์ประกอบจากหลาย
หน่วยงาน เช่น กระทรวงสาธารณสุข กระทรวงแรงงานและสวัสดิการสังคม กระทรวงการพัฒนาสังคมและ
ความมั่นคงของมนุษย์ และกระทรวงการคลัง เป็นต้น 

 เสนอให้มีการผลักดันกฎหมายที่มีเน้ือหาเฉพาะสําหรับการดูแลผู้ป่วยกลุ่มโรคหายากในประเทศไทย 
โดยที่กฎหมายฉบับดังกล่าวควรครอบคลุมประเด็นดังต่อไปน้ี 
 (1) มีการกําหนดนิยาม และกลไกการพิจารณาว่าโรคใดที่มีสถานะเป็นโรคหายาก 
 (2) มีมาตรการจูงใจบริษัทยาให้วิจัย พัฒนา หรือนําเข้ายาสําหรับรักษาโรคหายาก  

(3) มีมาตรการจัดทําระบบสนับสนุนการดูแลผู้ป่วยโรคหายาก เช่น การจัดทําฐานข้อมูลโรคหายาก 
หรือทะเบียนผู้ป่วยโรคหายาก การจัดต้ังศูนย์ความเป็นเลิศด้านโรคหายากโดยร่วมมือกับมหาวิทยาลัย
(4) มาตรการเพ่ิมการเข้าถึงการรักษา 
(5) การกําหนดให้ผู้ป่วยโรคหายากเป็น persons with disabilities เพ่ือให้มีสิทธิในสวัสดิการอ่ืนๆ 
ของรัฐ 
(6) การทํา Newborn screening 

 การสร้างระบบข้อมูลผู้ป่วยโรคหายากอาจเริ่มโดยการรวบรวมจํานวนผู้ป่วยตามรหัส ICD-10 ของโรค
ที่จัดว่าเป็นโรคหายาก จากฐานข้อมูลของ สปสช. สปส. และกรมบัญชีกลาง มารวมกันเพ่ือประมาณการ
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จํานวนผู้ป่วยแต่ละโรค และจํานวนรวมผู้ป่วยโรคหายากทั้งหมด และดึงข้อมูลผู้ป่วยมารวมกันไว้เป็นทะเบียน
ผู้ป่วยโรคหายาก หรือการใช้ฐานข้อมูลของผู้ขอเข้ารับการช่วยเหลือ/สวัสดิการของผู้ป่วยโรคหายาก หากมีการ
จัดทําระบบให้ความช่วยเหลือขึ้นมาแล้ว 

การคลังสุขภาพของกลุ่มโรคหายากน้ันเป็นระบบท่ีขยายความครอบคลุมจากระบบหลักประกัน
สุขภาพที่มีอยู่เดิม จึงจําเป็นต้องมีแหล่งที่มาของงบประมาณเพ่ิมขึ้นเพ่ือมาสนับสนุนค่าใช้จ่ายด้านการรักษา
โรคหายาก โดยมีแหล่งงบประมาณทางเลือกที่เป็นไปได้ ได้แก่ Sin tax รายได้จากสลากกินแบ่งรัฐบาล 
Capital gain tax เป็นต้น ส่วนค่าใช้จ่ายส่วนที่อาจจะขอเงินสนับสนุนจากรัฐบาลได้ยาก เช่น ค่าเดินทาง ค่าที่
พัก ผู้ป่วยสามารถขอรับความช่วยเหลือจากมูลนิธิต่างๆ บริษัทยาเอกชนก็มีกลไกที่สนับสนุนยาบางส่วนให้แก่
ผู้ป่วยโรคหายากเช่นกัน   

 การจัดบริการให้แก่ผู้ป่วยโรคหายากประกอบด้วย การคัดกรองทารกแรกเกิด การวินิจฉัยโรค ซึ่ง
จําเป็นจะต้องมีการลงทุนในห้องปฏิบัติการณ์เพ่ือเพ่ิมศักยภาพให้สามารถตรวจวินิจฉัยโรคหายากให้ได้ครอ
คลุมมากขึ้น การเพ่ิมศักยภาพในการให้บริการดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายากทั้งระบบน้ัน ใช้การจัดต้ังศูนย์ความ
เป็นเลิศด้านการวิจัยและพัฒนา องค์ความรู้ การวินิจฉัย การรักษาโรคหายาก โดยทําความร่วมมือกับ
มหาวิทยาลัย โดยควรคํานึงถึงการจัดต้ังศูนย์ในระดับภูมิภาคนอกเขตกรุงเทพและปริมณฑลเพ่ิมเติมซึ่งจะช่วย
ขยายการเข้าถึงบริการของผู้ป่วยในต่างจังหวัด 
 นอกจากน้ี รัฐควรกําหนดให้ผู้ป่วยโรคหายากถือว่าเป็น persons with disabilities ตามความ
เหมาะสม เพ่ือมีคุณสมบัติที่จะได้รับสวัสดิการสังคมอ่ืนๆ ที่รัฐจัดให้เหมือนกลุ่มผู้พิการหรือทุพพลภาพ 
 งบประมาณในการดูแลผู้ป่วยโรคหายากในต่างประเทศมาจาก 4 แหล่ง คือ งบประมาณของรัฐบาล 
ผู้ป่วยจ่ายเอง มูลนิธิ และการบริจาคของบริษัทยา รัฐควรทําทั้งการส่งเสริมให้การนําเข้าและขึ้นทะเบียนยา
สําหรับผู้ป่วยโรคหายากทําได้ง่ายขึ้น โดยใช้กลไกสิทธิพิเศษทางภาษี และขั้นตอนการข้ึนทะเบียนตามช่องทาง
ของยากําพร้าซึ่งทาง อย. มีระเบียบรองรับอยู่แล้ว นอกจากน้ี รัฐต้องมีตัวเลขจํานวนผู้ป่วยโรคหายากรายโรค
รวมทั้งหมดในประเทศอย่างเป็นทางการ เพ่ืออํานวยความสะดวกให้แก่บริษัทยาในการประมาณการความ
คุ้มค่าในการนําเข้ายามาจําหน่ายในประเทศไทย 

เน่ืองจากโรคหายาก มีผู้ป่วยรายโรคจํานวนน้อยมาก การวินิจฉัยและรักษามีต้นทุนสูง ทําให้ขาด
แคลนข้อมูลจากงานวิจัยที่มีจํานวนกลุ่มตัวอย่างเพียงพอหรืองานวิจัยคุณภาพสูง ประกอบกับค่าใช้จ่ายที่สูงทํา
ให้ การรักษาโรคหายากนั้นยากที่จะผ่านการพิจารณาความคุ้มค่าตามระบบการประเมินเทคโนโลยีทาง
การแพทย์ จึงอาจจําเป็นต้องมีการกําหนดขั้นตอนหรือกฎเกณฑ์ที่จําเพาะต่อการประเมินการรักษาโรคหายาก
โดยให้นํ้าหนักประเด็นความเป็นธรรมในการเข้าถึงบริการมากกว่าการประเมินเทคโนโลยีตามปกติ 
 กลไกสร้างความเข้าใจแก่สังคม และกลไกการมีส่วนร่วมชองภาคประชาสังคมต่อโรคหายากเป็น
ประเด็นสําคัญที่จะช่วยหนุนเสริมการจัดทําระบบบริการให้แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 
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บทนํา 

หลักการและเหตุผล 

 โรคหายาก (rare diseases) คือ โรคที่มีอุบัติการณ์และความชุกในประชากรตํ่า ซึ่งคําจัดความของ
โรคหายากจะแตกต่างไปตามนิยามของแต่ละพ้ืนที่ สําหรับสหภาพยุโรปนั้นได้ให้คําจํากัดความของโรคหายาก
ว่า โรคที่มีความชุกของโรค 1 ใน 2,000 คนหรือน้อยกว่า (1, 2) รายงานขององค์การอนามัยโลก (WHO) ได้
ประมาณการณ์ตัวเลขประชาชนที่ป่วยด้วยโรคหายากในประเทศยุโรป 25 ประเทศรวมกัน คาดว่าอาจจะมีถึง 
30 ล้านคน คิดเป็นสัดส่วน 6 % ถึง 8 % ของประชากรประเทศในยุโรป และคาดว่าตัวเลขที่ประมาณการณ์
ยังน่าจะตํ่ากว่าความเป็นจริง เน่ืองจาก หน่ึงในผู้ป่วยจํานวนไม่น้อยที่ป่วยด้วยโรคหายาก แสดงอาการป่วย
เหมือนโรคอ่ืนๆ ทั่วไปจึงไม่ทราบและไม่ได้รับการรักษาที่จําเพาะ ทําให้ไม่ทราบจํานวนที่แท้จริง (1, 3) 
 ปัจจุบันโรคหายากสามารถพบได้ถึง 5,000-8,000 โรค และส่วนมากร้อยละ 80 เป็นโรคที่มีสาเหตุมา
จากความผิดปกติของพันธุกรรม (Genetic Disorders) อีกร้อยละ 20 อาจจะเกิดจากการติดเช้ือ เช่น โรค
ภูมิคุ้มกันทําลายตนเอง (Auto-immune Disease) และการได้รับสารพิษที่หายาก (Poisonings) ยังมีโรคหา
ยากอีกจํานวนหน่ึงที่ในปัจจุบันยังไม่ทราบสาเหตุของการเกิดโรค (3) ทําให้ผู้ป่วยโรคหายากทนทุกข์ทรมานทั้ง
ทางร่างกายและจิตใจ คุณภาพชีวิตแย่ลง มีผลกระทบต่อศักยภาพการศึกษา การหารายได้ และอาจจะได้รับ
อันตรายถึงชีวิตหากไม่ได้รับการรักษาที่ถูกวิธี นอกจากน้ีโรคหายากยังเป็นโรคที่ที่ก่อให้เกิดผลกระทบต่อ
ครอบครัวของผู้ป่วยอีกด้วย (2) 
 จากที่กล่าวไปข้างต้นโรคหายากน้ันมีจํานวนมากและมีความหลากหลายของพยาธิกําเนิดจึงจําเป็นที่
จะต้องการวิจัยที่แตกต่างกันออกไปในแต่ละโรค ส่งผลให้การรักษาโรคหายากบางโรคแพทย์/ผู้เช่ียวชาญยังคง
ขาดความรู้ในการวินิจฉัยโรคหรือมีความเข้าใจโรคอย่างจํากัด อีกทั้งผู้ป่วยบางส่วนยังขาดการเข้าถึงการดูแล
รักษาและไม่ได้รับความเท่าเทียมกันในแง่ของการเข้าถึงการรักษาซึ่งทําให้ภาระโรค (burden of diseases) 
ในภาพรวมของโรคหายากน้ันมีนัยสําคัญต่อระบบสุขภาพ  
 ผลงานวิจัยที่ประเมินผลกระทบด้านงบประมาณของยารักษาโรคหายากในยุโรปปี 2010-2020 ได้มี
ผลคาดการณ์ว่า โดยเฉล่ียอัตราการเกิดโรคจะเพ่ิมขึ้น 5 โรคต่อปีในอีก 10 ปีข้างหน้า และค่ายารักษาต่อปีของ
ผู้ป่วยโรคหายากจะมีค่าเฉล่ียอยู่ที่ประมาณ 4 แสนยูโร/คน อีกทั้งส่วนแบ่งของตลาดยายุโรปทั้งหมดจะมีตลาด
ยารักษาโรคหายากเพ่ิมขึ้นร้อยละ 3.3 ในปี 2010 และข้ึนสูงสุดถึงร้อยละ 4.6 ในปี 2016 ก่อนที่จะอยู่ใน
ระดับคงที่ร้อยละ 4-5 ในปี 2020 (4) ประเทศต่างๆ ในโลกจึงได้ให้ความสนใจในการผลักดันด้าน การวิจัย 
การพัฒนา และการตลาดของยารักษาโรคหายาก นอกจากน้ีได้มีการขยายตัวของกลุ่มผู้การสนับสนุนด้านโรค
หายาก และมีนโยบายจากภาครัฐที่เข้ามาให้ความช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากเพ่ิมมากขึ้น 
 สําหรับประเทศไทยจากรายงานของมูลนิธิเพ่ือผู้ป่วยโรคหายากได้ประมาณการว่า ผู้ป่วยโรคหายาก
น้ันคิดเป็นประมาณร้อยละ 5 ของประชากร หรือคิดเป็น 3.5 ล้านคนของประชากรไทย แต่สังคมไทยใน
ปัจจุบันยังขาดความรู้ และขาดแพทย์ผู้เช่ียวชาญด้านโรคหายาก จึงอาจจะมีการวินิจฉัยล่าช้า/ผิดพลาด ซึ่งจะ
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ส่งผลให้เกิดการสูญเสียงบประมาณในการรักษาโรคแบบสูญเปล่า อีกทั้งยังไม่มีการรวบรวมข้อมูลสถิติที่แท้จริง
ของผู้ป่วยโรคหายาก จึงส่งผลให้กลุ่มผู้ป่วยโรคหายากไม่ได้รับทุนสนับสนุนในสิทธิประโยชน์การรักษาพยาบาล
จากภาครัฐ (5) 
 โรคหายากมักมีแนวโน้มที่จะก่อให้เกิดภาระแก่ผู้ป่วยและครอบครัวได้สูงเน่ืองจากต้องการการวินิจฉัย
ที่จําเพาะ ต้องการเทคโนโลยี/บริการทางการแพทย์ที่ส่วนใหญ่มีราคาแพง และต้องการผู้เช่ียวชาญเฉพาะใน
การดูแลรักษา นอกจากน้ันโรคหายากมักถูกมองข้ามจากบริษัทและหน่วยงานที่ทําวิจัยและพัฒนาเทคโนโลยี
ด้านการป้องกัน วินิจฉัย และรักษา เน่ืองจากเกิดกับคนส่วนน้อยของประชากร การลงทุนทําวิจัยและพัฒนา
เทคโนโลยีสําหรับโรคหายากอาจถูกมองว่าไม่คุ้มค่าที่จะลงทุน 
 การสังเคราะห์งานวิจัยช้ินน้ีมีจุดมุ่งหมายเพ่ือทบทวนรายงานสถานการณ์และการบริหารจัดการ
กองทุนสุขภาพเก่ียวกับโรคหายากทั้งในต่างประเทศและประเทศไทย พร้อมทั้งศึกษาเปรียบเทียบระบบ
กองทุนสุขภาพรูปแบบต่างๆ ที่ให้บริการประกันสุขภาพสําหรับโรคหายาก ซึ่งข้อมูลเหล่าน้ีจะถูกสังเคราะห์
เป็นข้อเสนอแนะเชิงนโยบายเพ่ือใช้ในการวางแผนด้านนโยบายและการกําหนดขอบเขตสิทธิประโยชน์เพ่ือการ
ประกันสุขภาพถ้วนหน้าในประเทศไทยต่อไป 
 

 



13 
 

ทบทวนวรรณกรรม 

 โรคหายากหรือโรคกําพร้า (Rare disease หรือ Orphan disease) เป็นโรคที่มีประมาณ 5,000 ถึง 
8,000 โรคที่ไม่เหมือนกันและพบว่าโรคหายากส่งผลกระทบต่อประชาชน 30 ล้านคนในยุโรป และ 25 ล้านคน
ในสหรัฐอเมริกา โดยในสหภาพยุโรปมีอัตราการพบผู้ป่วยโรคหายาก 1 ใน 2,000 คน ในสหรัฐอเมริกา พบ 1 
ใน 1,250 คน ในญี่ปุ่น พบ 1 ใน 2,439 คน ในไต้หวัน พบ 1 ใน 10,000 คน และในออสเตรเลียพบ 1 ใน 
9,091 คน (2, 3) ขณะที่โรคหายากร้อยละ 80 เป็นโรคทางพันธุกรรมและมักจะเป็นโรคเร้ือรัง (Chronic 
disease) ที่ทําให้ผู้ป่วยมีคุณภาพชีวิตที่แย่ลงหรือเป็นอันตรายถึงชีวิต เน่ืองจากโรคดังกล่าวน้ีสร้างความ
เจ็บปวดและทุกข์ทรมานอย่างมากต่อผู้ป่วยและครอบครัว (6) เช่น โรคกล้ามเนื้อฝ่อจากไขสันหลัง (Spinal 
Muscular Atrophy, SMA) โรคนิวโรไฟโบรมาโตซิส (Neurofibromatosis) โรคกระดูกเปราะกรรมพันธ์ุ 
(Osteogenesis imperfecta)  และกลุ่มอาการเร็ทท์ (Rett dyndrome) เป็นต้น (7) นอกจากน้ีอาการของ
โรคหายากโดยทั่วไปจะพบในเด็กสูงถึงร้อยละ 75 โดยผู้ป่วยร้อยละ 30 ที่เสียชีวิตถูกพบว่าเป็นกลุ่มเด็กที่มีอายุ
ตํ่ากว่า 5 ขวบ นอกจากน้ีโรคหายากยังมีสาเหตุอ่ืนๆ ได้อีก เช่น เกิดจากการติดเช้ือแบคทีเรีย/ไวรัส การเป็น
โรคภูมิแพ้และสิ่งแวดล้อม หรือการเสื่อมสภาพ (Degenerative) และการเพ่ิมจํานวนของเซลล์ที่ผิดปกติ 
(Proliferative) เป็นต้น (2, 6) และเน่ืองจากการหายากของโรคจึงเกิดเป็นปัญหาสําคัญที่มีผลกระทบต่อผู้ป่วย
โรคหายาก ดังต่อไปน้ี (8) 

1. ความยากในการได้รับการวินิจฉัยที่ถูกต้องและทันเวลา 
2. ขาดบุคลากรทางการแพทย์ที่มีประสบการณ์ในการดูแลรักษา 
3. ขาดข้อมูลด้านโรคหายากที่ดี มีประโยชน์และน่าเช่ือถือ 
4. การวิจัยด้านโรคหายากมีค่อนข้างน้อย 
5. การพัฒนาตัวยาใหม่ๆ ไม่อาจจะปฏิบัติได้ในทางเศรษฐกิจ 
6. การรักษาบางคร้ังมีค่าใช้จ่ายที่สูงมาก 
7. ในการพัฒนาของประเทศต่างๆ ยังคงมีปัญหาเก่ียวกับข้อจํากัดด้านทรัพยากร  
 

 ในปี พ.ศ. 2526 เป็นครั้งแรกที่ประชาชนได้รับรู้เก่ียวกับปัญหาของผู้ป่วยโรคหายากจากรายงานของ
คณะกรรมการแห่งชาติเก่ียวกับโรคหายากของรัฐบาลสหรัฐอเมริกา (The National Commission on 
Orphan Disease of the US Government) ซึ่งจากการพิจารณาของคณะกรรมการผู้มีส่วนได้ส่วนเสียนับ
ร้อยราย ได้มีการกล่าวถึงประเด็นสําคัญที่เก่ียวข้องกับการดูแลรักษาผู้ป่วย เช่น การที่มีข้อมูลของโรคหายาก
อยู่น้อย การหาแหล่งเงินทุนเพ่ือให้การสนับสนุนด้านการทําวิจัยได้ยาก การพบข้อจํากัดด้านการประกัน
สุขภาพที่ไม่สามารถครอบคลุมค่ารักษาพยาบาลได้ และการที่ยังคงไม่มีการรักษาผู้ป่วยโรคหายากที่มี
ประสิทธิภาพ ต่อมาได้มีการจัดต้ังองค์การเพ่ือการวินิจฉัยโรคหายากแห่งชาติ (The National Organization 
for Rare Disorders: NORD) เพ่ือเป็นเคร่ืองมือในการออกกฎหมายยากําพร้า (Orphan Drug Act.) และในปี 
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1986 ก็ได้มีการจัดต้ังกลุ่มความร่วมมือด้านระบบพันธุกรรม (Genetic Alliance) เพ่ือเพ่ิมขีดความสามารถ
ด้านน้ีให้มากย่ิงขึ้น ปัจจุบันน้ี NORD เป็นองค์กรที่มีรายงานข้อมูลพ้ืนฐานของโรคหายากมากกว่า 1,200 โรค 
และมีองค์กรที่เข้าร่วมมากกว่า 260 องค์กร (2, 9) ซึ่งอาจกล่าวได้ว่าเป็นองค์กรที่สามารถให้ความช่วยเหลือ
ผู้ป่วยโรคหายากในสหรัฐอเมริกาได้เป็นอย่างมาก 
 ในสหภาพยุโรปกลุ่มงานสุขภาพด้านโรคหายาก (The European Rare Disease Task Force of 
the Health) และคณะกรรมการคุ้มครองผู้บริโภคของคณะกรรมาธิการยุโรป (Consumer Protection 
Directorate General of the European Commission) ได้มีการจัดต้ังกลุ่มความร่วมมือกับองค์การอนามัย
โลก (WHO) ในการจัดทํา International Classification of Diseases 10 (ICD-10) เพ่ือที่จะนําข้อมูล
เ ก่ียวกับโรคหายากเข้าสู่ระบบด้วย นอกจากน้ียังมีองค์กรโรคหายากในสหภาพยุโรป (European 
Organization for Rare Diseases: Eurordis) ซึ่งมีรูปแบบการดําเนินงานเช่นเดียวกับ NORD (10) และ 
Orphanet (11) โดยทั้ง 2 องค์กรเป็นหน่วยงานที่ได้รับการสนับสนุนจากคณะกรรมาธิการสหภาพยุโรปในการ
ประเมินความชุกของโรคหายาก อย่างไรก็ตามยังคงมีงานวิจัยที่พบว่า ข้อมูลและผู้เช่ียวชาญในการรักษาโรค
หายากในสหภาพยุโรปยังคงมีไม่เพียงพอ และการเข้ารับการรักษายังคงเป็นไปได้ยาก (2) และแม้ว่าจะมีการ
พัฒนายารักษาโรคหายากใหม่ๆ ออกมา แต่ผู้ป่วยที่ได้รับยามารักษายังคงมีส่วนน้อย ทั้งน้ีส่วนหน่ึงมาจากแรง
กดดันด้านงบประมาณด้านการดูแลสุขภาพแห่งชาติและนโยบายด้านสาธารณสุขในการเบิกจ่ายค่ายารักษาโรค
หายากซึ่งมีความแตกต่างกันในแต่ละประเทศของสหภาพยุโรป (4)   
 ขณะท่ีในกลุ่มประเทศในเอเชียก็มีการจัดต้ังองค์กรและวางนโยบายเพ่ือให้การสนับสนุนด้านต่างๆ 
เก่ียวกับโรคหายากมากย่ิงขึ้น ยกตัวอย่างเช่น ประเทศญี่ปุ่นที่ได้มีการจัดต้ังศูนย์ข้อมูลโรคหายาก (The 
Intractable Disease Information Center) ขึ้นในปี พ.ศ. 2540 ซึ่งมีข้อมูลมากมายเกี่ยวกับโรคหายาก 
รวมทั้งรายช่ือผู้เช่ียวชาญ พร้อมทั้งที่อยู่สําหรับการติดต่อองค์กรต่างๆท่ีให้การช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายาก 
นอกจากน้ันในปี 2553 ได้เริ่มมีมาตรการสนับสนุนงานวิจัยเป็นจํานวนเงิน 10 พันล้านเยนสําหรับการศึกษา
โรคจํานวน 130 โรค และมีนโยบายด้านการควบคุมราคาด้านค่ารักษาพยาบาลสําหรับโรคหายาก 56 โรค 
รวมทั้งยังมีการลดค่าธรรมเนียม ลดหย่อนภาษี ต่างๆ อีกด้วย เช่นเดียวกับไต้หวันที่ได้มีการจัดต้ังมูลนิธิโรคหา
ยากแห่งชาติไต้หวันในปี 2542 และปีต่อมาก็ได้มีกฎหมายการควบคุมโรคที่หายากและยากําพร้าขึ้นมา (The 
Rare Disease Control and Orphan Drug Act) อีกทั้งยังมีศูนย์ให้คําปรึกษาด้านพันธุกรรม ศูนย์กระจายยา
รักษาโรคหายาก และศูนย์อาหารเสริมโภชนาการ เพ่ือที่จะให้คําปรึกษาและอํานวยความสะดวกในการ
กระจายยารักษาโรคหายากไปยังผู้ป่วย นอกจากน้ีผู้ป่วยโรคหายากยังสามารถเบิกเงินจ่ายค่ารักษาคืนได้สูงถึง
ร้อยละ 70 หรือทั้งหมดในกรณีที่เป็นผู้ป่วยที่มีรายได้ตํ่า (12) 
 สําหรับประเทศไทยจากรายงานของมูลนิธิเพ่ือผู้ป่วยโรคหายาก กล่าวว่า มีการพบผู้ป่วยโรคหายาก
ประมาณร้อยละ 5 ของประชากร หรือคิดเป็น 3.5 ล้านคนของประชากรไทย (5) ซึ่งโรคหายาก 5 โรคที่พบ
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มากในประเทศไทย คือ 1. โรคพันธุกรรมแอลเอสดี 2. โรคพราเดอร์-วิลลี่ 3. โรคกล้ามเน้ือดูเชน 4. โรค
แอมโมเนียครั่งในสมอง และ 5. โรคมีกรดในเลือด โรคเหล่าน้ีจะส่งผลต่อระบบสมอง หากวินิจฉัยช้า รักษาไม่
ทัน อาจทําให้สมองถูกทําลายถาวรและเสียชีวิตได้ (13) แต่อย่างไรก็ตามปัจจุบันประเทศไทยยังคงขาดแคลน
ผู้เช่ียวชาญเกี่ยวกับโรคหายาก ดังน้ันการเข้ารับการรักษาของผู้ป่วยจึงมีโอกาสท่ีจะได้รับการวินิจที่ล่าช้า
ผิดพลาดและนําไปสู่การเสียเงินในการรักษาสูญเปล่า อีกทั้งเน่ืองจากไม่มีการรวบรวมข้อมูลสถิติจํานวนผู้ป่วย
โรคหายาก จึงส่งผลให้กลุ่มผู้ป่วยโรคหายากไม่ได้รับทุนสนับสนุนในสิทธิประโยชน์การรักษาพยาบาลจาก
ภาครัฐ (5) ประเทศไทยจึงควรที่จะเร่งผลักดันกฎหมายและนโยบายด้านสุขภาพเก่ียวกับโรคหายากให้แล้ว
เสร็จโดยเร็ว 
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วัตถุประสงค์ 

1. เพ่ือทบทวนการให้นิยามของโรคหายาก และโรคที่ถูกจัดอยู่ในกลุ่มโรคหายาก 
2. เพ่ือทบทวนสถานการณ์ความเจ็บป่วยโรคหายากในประเทศไทย และการจัดบริการแก่ผู้ป่วยโรคหา

ยากในประเทศไทย  
3. เพ่ือทบทวนสถานการณ์การบริหารจัดการเพ่ือประกันสุขภาพกรณีโรคหายากเปรียบเทียบความ

เหมือนต่างระหว่างสามกองทุนประกันสุขภาพ และรวมถึงการประกันของบริษัทประกันสุขภาพ
เอกชน 

4. เพ่ือทบทวนนโยบายและการดําเนินงานเพ่ือให้เกิดการเข้าถึงในประเทศที่มีระบบประกันสุขภาพถ้วน
หน้า จํานวน 3 ประเทศ ในประเด็นของ ขนาดของปัญหา การจัดการปัญหา 

5. เพ่ือสังเคราะห์หลักการ/กรอบคิดสําคัญที่สามารถประยุกต์ใช้กับการพัฒนาระบบประกันสุขภาพกรณี
โรคหายากในประเทศไทย 

6. เพ่ือสังเคราะห์หลักการ/เกณฑ์ที่สามารถประยุกต์ใช้ในกลไกการกําหนดขอบเขตสิทธิประโยชน์เพ่ือ
การประกันสุขภาพถ้วนหน้าในประเทศไทย          

 
 



17 
 

ระเบียบวิธีวิจัยและการวิเคราะห์ข้อมูล 
กรอบแนวคดิการวิจัย 

 

 
   ภาพที่ 1 Functions of Health Systems Framework (14, 15) 

 การสังเคราะห์งานวิจัยช้ินน้ีกระทําตามกรอบแนวคิด Functions of Health Systems Framework 
(14, 15) ตามแผนภาพที่ 1 เพ่ือให้ได้ข้อเสนอแนะเชิงนโยบายที่ตอบโจทย์แก่ผู้กําหนดนโยบายระบบสุขภาพ
เก่ียวกับโรคหายาก โดยประเด็นที่จะทําการทบทวนวรรณกรรมประกอบด้วย 
 1. ด้านการอภิบาลระบบ (stewardship)  
 1.1 กฎหมาย (legislation)  
  1.2 ระบบข้อมูล (information system) 
 2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) สําหรับโรคหายาก 
 2.1 แหล่งที่มาของงบประมาณ (revenue collection) 
 2.2 ระดับของการรวมความเสี่ยงและงบประมาณ (risk and fund pools) 
 2.3 รูปแบบการซื้อบริการ (purchasing) 
 3. ด้านการให้บริการ (provision) แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 
 3.1 การให้บริการสาธารณสุขส่วนบุคคล (personal health services) 

Stewardship 
Resource  

generation  
Provision 

Personal health services 

Revenue collection 

Risk and fund pools 

Non-personal health services 

Purchasing 
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 3.2 การให้บริการสาธารณสุขที่ไม่ใช่บริการส่วนบุคคล (non-personal health services) 
 4. ด้านทรัพยากร (resource generation) ของภาครัฐและเอกชน  

 4.1 บุคลากร (human resources) 
 4.2 ทรัพยากรทางกายภาพ สถานบริการ (physical resources/facilities) 
 4.3 ยา (medicine) 

 โดยคณะผู้วิจัยได้ระบุรายละเอียดทั้งระบบสุขภาพในภาพรวมของประเทศน้ันๆ และในประเด็นที่
เก่ียวข้องกับการจัดบริการโรคหายาก อย่างไรก็ตามในบางประเทศ ข้อมูลจากการทบทวนวรรณกรรมอาจไม่
ครบถ้วนสมบูรณ์ทุกประเด็น ขึ้นอยู่กับวรรณกรรมที่คณะผู้วิจัยสามารถเข้าถึงได้ 

 

ขั้นตอนการดําเนินงาน 

 งานสังเคราะห์งานวิจัยน้ีจะทําการทบทวนวรรณกรรมในประเด็นต่างๆ ตามกรอบแนวคิดเพ่ือตอบ
วัตถุประสงค์ของงานวิจัย โดยมีวิธีการดําเนินงานวิจัยดังน้ี 
 ทบทวนวรรณกรรมจากต่างประเทศในประเด็นนิยามของโรคหายากท่ีใช้ในประเทศหรือภูมิภาคต่างๆ 
ของโลก และทําการเปรียบเทียบความแตกต่างของนิยามท่ีใช้ ทบทวนสถานการณ์โรคหายาก และทบทวนการ
บริหารจัดการระบบสุขภาพของโรคหายากตามประเด็นใน conceptual framework โดยในการทบทวน
หัวข้อการบริหารจัดการระบบสุขภาพนั้นจะทําการเลือกประเทศตัวอย่างโดยมีหลักเกณฑ์ที่กําหนดไว้เบ้ืองต้น 
ดังน้ี 

1. เป็นประเทศที่มีระบบประกันสุขภาพถ้วนหน้า  
 2. เลือกตัวอย่างจากประเทศรายได้สูง 2 ประเทศ โดย 1 ในน้ันจะต้องเป็นประเทศในทวีปเอเชีย 
 3. เลือกตัวอย่างจากประเทศรายได้ปานกลาง 1 ประเทศ 
 ซึ่งประเทศที่คณะผู้วิจัยได้เลือกมาทบทวนวรรณกรรมน้ัน คือ ประเทศสหรัฐอเมริกา ประเทศญี่ปุ่น 
และประเทศฟิลิปปินส์ ซึ่งประเทศสหรัฐอเมริกาน้ันถูกเลือกเข้ามาในกระบวนการทบทวนวรรณกรรมแม้จะไม่
ตรงกับเง่ือนไขที่กําหนดไว้ในข้อแรก เน่ืองจากเป็นประเทศแรกที่มีการออกกฎหมายท่ีเก่ียวข้องกับผู้ป่วยโรค
หายาก (Orphan Drug Act) ซึ่งได้กลายเป็นแบบอย่างให้แก่ประเทศอ่ืนๆ  
 การค้นหาข้อมูลจะกระทําจากแหล่งข้อมูลที่น่าเช่ือถือ คือ จากวารสารวิชาการ องค์กร/มูลนิธิเก่ียวกับ
โรคหายาก โดยใช้คําค้น “rare diseases” ควบคู่กับ “health policy”, “health system”, “health 
financing”, “care model” เป็นต้น เพ่ือให้เห็นสถานการณ์โดยภาพรวมและนําประเด็นที่ได้จากทบทวน
วรรณกรรมมาเป็นประเด็นในการกําหนดการบริหารจัดการสําหรับการพัฒนาระบบประกันสุขภาพโรคหายาก
ในประเทศไทย 
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 หลังจากการทบทวนวรรณกรรมต่างประเทศแล้วเสร็จคณะผู้ วิจัยได้จัดการประชุมรับฟังและ
แลกเปลี่ยนความคิดเห็นต่อผลการทบทวนวรรณกรรมโครงการการสังเคราะห์งานวิจัยเพ่ือพัฒนาระบบสุขภาพ
สําหรับโรคหายากในประเทศไทย เมื่อวันที่ 15 มีนาคม 2561 เวลา 13.30-16.30 น. ณ ห้องประชุมสุปัญญา 
ช้ัน 4 สถาบันวิจัยระบบสาธารณสุข อาคารสุขภาพแห่งชาติ โดยมีนักวิชาการจากมหาวิทยาลัยมหิดล 
สํานักงานพัฒนานโยบายสุขภาพระหว่างประเทศ สถาบันวิจัยระบบสาธารณสุข สถาบันสิรินธรเพ่ือการฟ้ืนฟู
สมรรถภาพทางการแพทย์แห่งชาติ สํานักงานคณะกรรมการอาหารและยา มาเข้าร่วมรับฟังและให้ความเห็น 
 ในส่วนของการทบทวนวรรณกรรมและสถานการณ์ในภาพรวมของโรคหายากในประเทศไทยน้ัน 
คณะผู้วิจัยได้ทําการส่งหนังสือเพ่ือขอข้อมูลจากหน่วยงานดังต่อไปน้ี สํานักงานหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ 
(สปสช.) สํานักงานประกันสังคม กองสวัสดิการรักษาพยาบาล กรมบัญชีกลาง สํานักงานคณะกรรมการอาหาร
และยา กระทรวงการพัฒนาสังคมและความมั่นคงของมนุษย์ มูลนิธิเพ่ือผู้ป่วยโรคหายาก สมาคมพันธุศาสตร์
แห่งประเทศไทย มูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดี และมูลนิธิโรคกล้ามเน้ืออ่อนแรง หลังจากน้ันได้ทําการติดต่อ
ไปยังหน่วยงานที่ได้ส่งหนังสือขอข้อมูลไปเป็นระยะๆ เพ่ือติดตามข้อมูล โดยได้ผลการตอบรับดังสรุปในตาราง 
 
ตารางที่ 1 ผลการตอบรับต่อหนังสือขอข้อมูลจากหน่วยงานภายในประเทศ 

 หน่วยงาน ผลการขอข้อมูล 

1. สํานักงานหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ ยังไม่ได้รับข้อมูลตอบกลับ 

2. สํานักงานประกันสังคม ได้รับข้อมูลตอบกลับแล้ว 

3. กองสวัสดิการรักษาพยาบาล กรมบัญชีกลาง  ได้รับข้อมูลตอบกลับแล้ว 

4. สํานักงานคณะกรรมการอาหารและยา ยังไม่ได้รับข้อมูลตอบกลับ 

5. กระทรวงการพัฒนาสังคมและความมั่นคงของ
มนุษย์ 

 

5.1 กรมพัฒนาสังคมและสวัสดิการ ได้รับข้อมูลตอบกลับแล้ว 

5.2 กรมส่งเสริมและพัฒนาคุณภาพชีวิตคนพิการ ได้รับข้อมูลตอบกลับแล้ว 

5.3 กรมกิจการเด็กและเยาวชน ได้รับข้อมูลตอบกลับแล้ว 

5.4 กรมกิจการผูส้งูอายุ ยังไม่ได้รับข้อมูลตอบกลับ 

6. มูลนิธิเพ่ือผู้ป่วยโรคหายาก ได้รับข้อมูลตอบกลับแล้ว 

7. สมาคมพันธุศาสตร์แห่งประเทศไทย ได้รับข้อมูลตอบกลับแล้ว 
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 หน่วยงาน ผลการขอข้อมูล 

8. มูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดี ได้รับข้อมูลตอบกลับแล้ว 

9. มูลนิธิโรคกล้ามเน้ืออ่อนแรง ได้รับข้อมูลตอบกลับแล้ว 

  
 เน่ืองจากข้อมูลที่ได้จากการสืบค้นทางอินเตอร์เน็ต และการขอข้อมูลไปยังหน่วยงานในตารางที่ 1 มี
เพียงข้อมูลตอบกลับจากสํานักงานประกันสังคม มูลนิธิเพ่ือผู้ป่วยโรคหายาก มูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดี 
และมูลนิธิโรคกล้ามเนื้ออ่อนแรงเท่าน้ันที่มีเน้ือหาเก่ียวข้องกับการดูแลผู้ป่วยโรคหายาก คณะผู้วิจัยจึง
จําเป็นต้องใช้การ snowball sampling เพ่ือสัมภาษณ์ข้อมูลเพ่ิมเติมจากแพทย์เวชพันธุศาสตร์ บุคลากรของ
บริษัทยาเอกชน ผู้ป่วยโรคหายาก 2 ครอบครัว ซึ่งเป็นขั้นตอนที่ไม่ได้ระบุไว้ในข้อเสนอโครงการวิจัย ข้อมูล
เก่ียวกับแพทย์ที่ดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายากน้ันได้มาจากกลุ่มแพทย์เวชพันธุศาสตร์ และมูลนิธิโรคกล้ามเน้ือ
อ่อนแรง 
 ข้อมูลจากการทบทวนวรรณกรรมข้างต้นทั้งกรณีศึกษาในต่างประเทศและของประเทศไทยจะถูก
นํามาสังเคราะห์เพ่ือเสนอเป็นข้อเสนอแนะเชิงนโยบายตามกรอบแนวคิดในภาพที่ 1 
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ผลการศึกษา 
ผลจากการทบทวนวรรณกรรมจากต่างประเทศ 

นิยามของโรคหายาก 

 ในช่วงทศวรรษ 80 และ 90 ในสหรัฐอเมริกามีการใช้คําว่า โรคกําพร้า (orphan diseases) เป็นคําที่
ใช้โดยทั่วไปเพ่ือเรียก โรคที่มีผู้ป่วยจํานวนน้อยที่บุคลากรทางการแพทย์มักไม่มีความพยายามที่จะทําการ
วินิจฉัยและให้การรักษา ในช่วงปลายทศวรรษ 90 ได้มีการใช้คําว่า โรคที่ถูกละเลย (neglected diseases) ใน
การกล่าวถึงโรคติดเช้ือที่พบบ่อยในประเทศเขตร้อนที่ยากจน ห่างไกล และขาดแคลนทรัพยากรทางการแพทย์ 
แต่เป็นโรคที่พบน้อยในประเทศร่ํารวยทําให้ไม่มีแรงจูงใจในการพัฒนาการรักษาโรคเหล่าน้ี (16) 
 ในเวลาต่อมา ความหายาก (rarity) ได้ถูกใช้เป็นแนวคิดหลักในการกําหนดว่าใดเป็นโรคกําพร้าและ
โรคที่ถูกละเลย ประเทศสหรัฐอเมริกากําหนดนิยามโดยใช้จํานวนของผู้ป่วยทั้งหมดในประเทศ ส่วนกลุ่ม
ประเทศในยุโรปกําหนดนิยามโดยใช้อัตราความชุกของโรค คําว่าโรคหายาก (rare diseases) จึงถูกนํามาใช้
มากขึ้นในระยะหลัง และยังเป็นคําที่ใช้กล่าวถึงโรคกลุ่มน้ีในกฎหมายที่เก่ียวข้องโรคกลุ่มน้ีอีกด้วย (3) 
 งานวิจัยของ Trevor Richter และคณะ (2015) ได้รวบรวมข้อมูลจากองค์กรเกี่ยวกับโรคหายาก
จํานวน 1,109 องค์กร ใน 6 ภูมิภาคของโลก คือ อเมริกาเหนือ อเมริกาใต้ เอเชีย ยุโรป แอฟริกา และโอเชีย
เนีย พบว่า มีการให้นิยามโรคหายากแตกต่างกันถึง 296 นิยาม  

คําที่ถูกใช้บ่อย คือ คําว่า “โรคหายาก (rare diseases)” มากที่สุดคือ ร้อยละ 38  รองลงมาคือ “โรค
กําพร้า (orphan diseases)” ร้อยละ 6 สําหรับคําอธิบายเชิงคุณภาพเกี่ยวกับโรคหายากที่ถูกใช้บ่อย คือ  
“เป็นอันตรายถึงชีวิต (life-threatening)” “ทําให้ร่างกายทรุดโทรม (debilitating)” “รุนแรง (severe)” 
และ “รักษายาก (intractable)” (17)  

ในปัจจุบันมีโรคที่ถูกนิยามว่าเป็นโรคหายากแล้วประมาณ 5,000 – 8,000 โรค ซึ่งประกอบด้วยกลุ่ม
โรคความผิดปกติทางพันธุกรรม โรคมะเร็ง ความผิดปกติของระบบภูมิคุ้มกัน รวมไปถึงโรคติดเช้ือ โดยร้อยละ 
80 ของโรคหายากที่พบเป็นโรคทางพันธุกรรม ร้อยละ 50 เป็นโรคที่เกิดกับเด็ก และร้อยละ 30 ผู้ป่วยกลุ่มโรค
หายากจะเสียชีวิตก่อนวัย 5 ขวบ (6, 16, 18)  
 ปัจจุบันยังไม่มีคําจํากัดความท่ีเป็นสากลสําหรับพิจารณาว่าโรคใดถือว่าเป็นโรคหายาก โดยแต่ละ
ประเทศได้มีการกําหนดนิยามของโรคหายากแตกต่างกันไป เช่น Rare Diseases Act (2002) ของ
สหรัฐอเมริกาได้กําหนดนิยามของโรคหรือความผิดปกติที่หาได้ยากไว้ว่า โรคหรือความผิดปกติที่มีจํานวนผู้เป็น
โรคน้อยกว่า 200,000 คน ขณะที่ในยุโรปได้มีการให้นิยามโรคหายากว่าเป็นโรคที่มีผู้เป็นโรคน้อยกว่า 1 ใน 
2,000 คน หรือมีความชุกน้อยกว่าร้อยละ 0.05 (3, 9, 10, 17-19)  
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 ในประเทศญี่ปุ่น กลุ่มโรคหายากจะเป็นที่รู้จักกันในช่ือ โรคที่รักษายาก (intractable diseases) หรือ 
Nanbyo ซึ่งในปี ค.ศ. 1995 กระทรวงสาธารณสุขและสวัสดิการ (Ministry of Health and Welfare) ได้ให้
คํานิยามโรคที่รักษายากว่า เป็นโรคที่ไม่รู้สาเหตุ ยังไม่มีการรักษาที่มีประสิทธิภาพและเป็นโรคที่มีจํานวนผู้เป็น
โรคน้อยกว่า 200,000 คน หรือมีความชุกของโรคร้อยละ 0.04 ในประเทศญี่ปุ่น (3, 12) ในกรณีของประเทศ
จีน การประชุมแพทย์ผู้เช่ียวชาญด้านเวชพันธุศาสตร์ได้ให้นิยามโรคหายากความหมายไว้ว่า โรคหายาก คือ 
โรคท่ีมีความชุกของโรคน้อยกว่า 1 ใน 500,000 คน หรือมีความชุกของโรคในทารกแรกเกิดน้อยกว่า 1 ใน 
10,000 คน (12, 20) สําหรับองค์การอนามัยโลกได้กําหนดนิยามโรคที่หายากไว้คือ เป็นโรคที่มีความชุกของ
โรคร้อยละ 0.065-0.1 และทําให้ผู้ป่วยมีสุขภาพทรุดโทรมหรือมีความเจ็บป่วยเร้ือรังจนถึงขั้นเสียชีวิตได้ (12) 
ตารางที่ 2 ได้สรุปนิยามของโรคหายากที่ใช้ในแต่ละประเทศไว้ 
 
ตารางที่ 2 นิยามโรคหายากตามจํานวนผู้เป็นโรคและความชุกของโรคหายากในประเทศต่างๆ 

ประเทศ จํานวนผู้เป็นโรค ความชุกของโรคหายาก อ้างอิง 

ทวีปเอเชีย 

ฟิลิปปินส์ - (<1 ใน 20,000 คน) หรือร้อยละ 0.005 (21, 22) 

ไต้หวัน - (<1 ใน 10,000 คน) หรือร้อยละ 0.01 (12, 23) 

มาเลเซีย - (<1 ใน 4,000 คน) หรือ ร้อยละ 0.025 (22, 24) 

ญี่ปุ่น < 50,000 คน (<1 ใน 2,500 คน) หรือร้อยละ 0.04 (12, 22, 25) 

สิงคโปร์ < 20,000 คน (37 ใน 100,000 คน) หรือรอ้ยละ 0.037 (26-28) 

เกาหลีใต้ < 20,000 คน ร้อยละ 0.04 (12) 

จีน 

- (<1 ใน 500,000 คน) หรือรอ้ยละ 0.0002 ใน
ประชากรทั่วไป 

(<1 ใน 10,000 คน) หรือร้อยละ 0.01 ใน
ทารกแรกเกิด 

(12) 

เขตโอเชียเนีย 

ออสเตรเลีย < 2,000 คน (<1.1 ใน 10,000 คน) หรือรอ้ยละ 0.011 (3, 26) 

ทวีปยุโรป 

สหภาพยุโรป < 2,000 คน (<5 ใน 10,000 คน) หรือร้อยละ 0.05 (29) 
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ประเทศ จํานวนผู้เป็นโรค ความชุกของโรคหายาก อ้างอิง 

รัสเซีย  (1 ใน 10,000 คน) หรือร้อยละ 0.01 (28) 

ฝรั่งเศส  (1 ใน 30,000 คน) หรือร้อยละ 0.003 (30) 

ทวีปอเมริกาใต้ 

บราซิล 
- (<65 ใน 100,000 คน) หรือร้อยละ 0.065 (23) 

(<1 ใน 2,000 คน) หรือร้อยละ 0.05 (31) 

ทวีปอเมริกาเหนือ 

แคนนาดา - (<5 ใน 10,000 คน) หรือร้อยละ 0.05 (26) 

สหรัฐอเมริกา <200,000 คน - (32) 

ทั่วโลก 
< 2,000 คน – 
<200,000 คน 

ร้อยละ 0.0002 – ร้อยละ 0.065  

 
 นอกเหนือจากค่าความชุกที่ใช้อ้างอิงในระดับประเทศดังตารางที่ 2 แล้ว ในหน่วยงานและองค์กร
ต่างๆ แม้ในประเทศเดียวกันก็ยังมีการนิยามโรคหายากแตกต่างกันออกไป โดยจากการรวบรวมข้อมูลของ 
Trevor Richter และคณะ (2015) พบความแตกต่างของคํานิยามที่ใช้โดยองค์กรต่างๆ ภายในประเทศน้ันๆ 
ดังสรุปไว้ใน ตารางที่ 3 (17)  
 

ตารางที่ 3 ค่าความชุกเฉลี่ยที่ถูกใช้เป็นนิยามของโรคหายากในแต่ละประเทศ 

พ้ืนที่สํารวจ ค่าตํ่าสุด ค่าสูงสุด 
ค่าเฉล่ียความชุกของโรคหายาก 

(1:100,000 คน) 

เดนมาร์ค 1 20 13 

รัสเซีย 7 50 19 

สวีเดน 10 50 21 

แอฟริกาใต้ 25 25 25 

ตุรกี 1 50 38 

แคนนาดา 1 50 38 

เวลส์ 2 50 38 
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พ้ืนที่สํารวจ ค่าตํ่าสุด ค่าสูงสุด 
ค่าเฉล่ียความชุกของโรคหายาก 

(1:100,000 คน) 

เนเธอแลนด์ 1 50 39 

ยุโรป 2 50 40 

สหราชอาณาจักร 1 50 40 

อังกฤษ 1 50 40 

สก๊อตแลนด์ 2 50 40 

อิตาลี <1 50 43 

โปแลนด์ 2 60 45 

เยอรมนี 12 50 46 

อินเดีย 2 100 51 

บราซิล 50 65 58 

สหรัฐอเมริกา 64 64 64 

จีน <1 150 76 

 
ในประเด็นการนิยามโรคหายาก กล่าวโดยสรุปได้ว่า นิยามของโรคหายากในประเทศต่างๆ รวมท้ัง

หน่วยงานต่างๆ ที่เก่ียวข้อง ยังมีการนิยามท่ีแตกต่างกัน โดยการให้นิยามน้ันแบ่งได้เป็น 2 แบบหลักๆ คือ 
นิยามตามจํานวนผู้ป่วยโรคน้ันทั้งหมดในประเทศนั้นๆ และนิยามตามความชุกของโรค โดยค่าอ้างอิงที่ใช้
สําหรับการนิยามตามจํานวนผู้ป่วยทั้งหมดอยู่ในช่วง <2,000 คน – <200,000 คน และค่าอ้างอิงที่ใช้สําหรับ
การนิยามตามความชุกของผู้ป่วยอยู่ในช่วงร้อยละ 0.0002 – ร้อยละ 0.065  

ประโยชน์สําหรับการใช้คํานิยามด้วยจํานวนผู้ป่วยทั้งหมดในประเทศน้ันๆ คือ บริษัทผลิตหรือนําเข้า
ยาสามารถประเมินความคุ้มทุนในการวิจัย พัฒนา และนําเข้ายาเพ่ือการจําหน่ายในประเทศน้ันๆ ได้ (33) 

จากความชุกในประชากรที่มีน้อยของกลุ่มโรคหายาก ก่อให้เกิดปัญหาสืบเน่ืองในการจัดการ 
ให้บริการและดูแลผู้ป่วยโรคหายาก (8) ดังน้ี  

 งานวิจัยเก่ียวกับโรคหายากมีค่อนข้างน้อย 
 การขาดข้อมูลที่มีคุณภาพและน่าเช่ือถือเก่ียวกับโรคหายาก 
 การขาดบุคลากรทางการแพทย์ที่มีประสบการณ์ในการดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายาก 
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 ความยากในการได้รับการวินิจฉัยที่ถูกต้องและทันเวลา 
 ค่าใช้จ่ายที่สูงมากในการรักษา 
 ข้อจํากัดทางด้านทรัพยากรโดยเฉพาะประเทศกําลังพัฒนา 
 การพัฒนาตัวยาใหม่ๆ ถูกมองว่าไม่คุ้มค่าทางธุรกิจสําหรับบริษัทยา โดยโรคหายากเพียง 5% ที่มีการ

รักษาที่จําเพาะ (16) 
 เพ่ือเป็นบทเรียนสําหรับการบริหารจัดการโรคหายากในประเทศไทย โครงการวิจัยน้ีได้ทบทวนการ
บริหารจัดการโรคหายากในแต่ละประเทศที่มีบริบทแตกต่างกัน คือ สหรัฐอเมริกา ญี่ปุ่น และฟิลิปปินส์ เพ่ือนํา
วิธีการของแต่ละประเทศมาปรับใช้ให้เหมาะสมกับบริบทของไทย 
 
สรุป 

จากการทบทวนวรรณกรรมในประเด็นนิยามของโรคหายากน้ัน มีข้อค้นพบว่า ยังไม่มีนิยามใดที่เป็น
สากลที่ใช้เหมือนกันทั่วโลก โดยในแต่ละประเทศหรือระดับหน่วยงานมีการกําหนดนิยามของตนเองขึ้น การ
กําหนดนิยามแบ่งได้เป็น 2 แบบ คือ จํานวนรวมผู้ป่วยโรคน้ันๆ ภายในประเทศ (ค่าที่ใช้เป็นนิยามอยู่ในช่วง 
<2,000 คน – <200,000 คน) และความชุกของโรค (ค่าที่ใช้เป็นนิยามอยู่ในช่วงร้อยละ 0.0002 – ร้อยละ 
0.065) 
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สหรัฐอเมริกา (United States of America) 

ข้อมูลพ้ืนฐาน 

จํานวนประชากร 323,127,513 คน (ข้อมูลปี 2016) (34)  
รายได้ต่อหัวประชากร 57,638.16 USD (ข้อมูลปี 2016) (34)  
ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพ 17.14% ของ GDP สัดส่วนค่าใช้จ่ายภาครัฐ 48.3% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด 
สัดส่วนค่าใช้จ่าย out-of-pocket คิดเป็น 11.0% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด (ข้อมูลปี 2014) (34) 
ระบบประกันสุขภาพ ประกันสุขภาพเอกชนครอบคลุมประชากร 67.2% ประกันสุขภาพของรัฐครอบคลุม
ประชากร 37.1% ประกันสุขภาพของรัฐที่สําคัญประกอบด้วย Medicare (ผู้สูงอายุ 65 ปีขึ้นไป) และ 
Medicaid (กลุ่มผู้มีรายได้น้อย) (35) 
 
 ประเทศสหรัฐอเมริกาเป็นประเทศที่มีประชากรประมาณ 323 ล้านคน เป็นประเทศรายได้สูง สําหรับ
ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพเฉลี่ยต่อคนต่อปีของประเทศสหรัฐอเมริกาน้ันนับได้ว่าสูงเป็นอันดับต้นๆ ของโลก โดย
ข้อมูลของปี 2014 พบว่าค่าใช้จ่ายทางสุขภาพคิดเป็น 17.1% ของ GDP (36)  
 สําหรับสถานการณ์เก่ียวกับโรคหายากในประเทศสหรัฐอเมริกาน้ันพบว่า มีประชากรประมาณ 25-30 
ล้านคน (7-9% ของประชากรทั้งหมด) ที่ได้รับผลกระทบจากปัญหาด้านสุขภาพท่ีเก่ียวกับโรคหายาก ซึ่งใน
ประเทศสหรัฐอเมริกาใช้นิยามว่าเป็นโรคที่มีจํานวนผู้ป่วยน้อยกว่า 200,000 คน (26) 

สําหรับการบริหารจัดการผู้ป่วยโรคหายากน้ัน ในประเทศสหรัฐอเมริกาได้เริ่มมีการกล่าวถึงปัญหาน้ี
ในช่วงทศวรรษ 80 โดยในปี 1979 คณะทํางานร่วมระหว่าง Food and Drug Administration (FDA) และ 
National Institutes of Health (NIH) ได้ออกรายงานช่ือว่า “Significant Drugs of Limited Commercial 
Value” เพ่ือเรียกร้องให้มีการจัดทําโครงการเพ่ือสนับสนุนการวิจัยและพัฒนายาสําหรับโรคที่มีผู้ป่วยจํานวน
น้อยซึ่งเป็นยาที่มีผลตอบแทนทางเศรษฐศาสตร์ตํ่า (37) 

ในช่วงเวลาเดียวกัน กลุ่มผู้ป่วยโรคหายากและญาติได้รวมกลุ่มกันเพ่ือสนับสนุนการออกกฎหมายที่จะ
ช่วยให้เกิดการพัฒนาการรักษาโรคหายาก การรวมตัวของกลุ่มดังกล่าวนําไปสู่การจัดต้ังองค์กรที่ ช่ือว่า 
National Organization for Rare Disorders (NORD) ในปี 1983 โดยที่ NORD เป็นองค์กรสําคัญที่คอย
เคลื่อนไหวเพ่ือสนับสนุนการออกกฎหมาย และการดูแลผู้ป่วยกลุ่มน้ี  

ผลจากการเคลื่อนไหวขององค์กรผู้ป่วยโรคหายากทําให้มีการออกกฎหมายที่สําคัญได้แก่ Orphan 
Drug Act ในปี 1983, Rare Diseases Act ในปี 2002 และ FDA Safety and Innovation Act ในปี 2012 
เป็นต้น (38) 
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1. การอภิบาลระบบ (stewardship) 
1.1 กฎหมาย (legislation) 

1.1.1 Orphan Drug Act (1983) 
ผลสืบเน่ืองจากรายงาน Significant Drugs of Limited Commercial Value ในปี 1979 และการ

รับฟังความเห็นของรัฐสภาในเวลาต่อมา การออกกฎหมาย Orphan Drug Act ในปี 1983 จึงถือได้ว่าเป็น
กฎหมายฉบับแรกในโลกที่ถูกออกมาเพ่ือที่จะสร้างแรงจูงใจในการวิจัยและพัฒนายาสําหรับผู้ป่วยโรคหายาก 
โดยยากลุ่มน้ีถูกเรียกว่า ยากําพร้า (orphan drugs) โดยมาตรการจูงใจให้เกิดการพัฒนายากําพร้าที่มาจาก
กฎหมายฉบับน้ี ได้แก่ 

- ให้สิทธิพิเศษแก่บริษัทผู้ผลิตยาเป็นเวลา 7 ปี ในการขายยากําพร้าที่ผลิตขึ้นแต่เพียงผู้เดียว  
- สนับสนุนงบประมาณในการพัฒนาผลิตภัณฑ์ 
- ให้สิทธิพิเศษทางภาษีสําหรับค่าใช้จ่ายบางรายการในขั้นตอนการทําวิจัยทางคลินิกของยากําพร้า 
- ยกเว้นค่าธรรมเนียมในการย่ืนขออนุมัติยาจากองค์การอาหารและยา 
- การให้คําแนะนําแก่ผู้ผลิตเก่ียวกับการออกแบบการทดลองเพ่ือทดสอบความปลอดภัยและ

ประสิทธิผลของยาให้เป็นไปตามมาตรฐาน (16) 
Orphan Drug Act กําหนดให้มีการต้ัง Orphan Product Board ภายใต้ DHHS โดยมีผู้ช่วย

เลขาธิการของ DHHS ที่ดูแลทางด้านสุขภาพเป็นประธานซึ่งคณะกรรมการชุดน้ีมีหน้าที่ในการส่งเสริมการ
พัฒนายาและอุปกรณ์ทางการแพทย์สําหรับโรคหายาก (39) ในปีเดียวกับการออกกฎหมาย Orphan Drug 
Act ก็ได้มียากําพร้าตัวแรกที่ผ่านการอนุมัติโดย FDA คือ ยา Panhematin ยาสําหรับรักษาโรค Prophyria 

ตาม Orphan Drug Act ฉบับปี 1983 นิยามของโรคหายาก คือ “any disease or condition 
which occurs so infrequently in the United States that there is no reasonable expectation 
that the cost of developing and making available in the United States a drug for such 
disease or condition will be recovered from sales in the United States of such drug” ซึ่งไม่มี
การระบุจํานวนหรือความชุกไว้ในนิยาม จนกระทั่งการแก้ไขกฎหมายในปี 1984 ได้เปลี่ยนนิยามน้ันเป็น โรคที่
มีจํานวนผู้ป่วยน้อยกว่า 200,000 คนในสหรัฐอเมริกา หรือเป็นโรคที่มีจํานวนผู้ป่วยมากกว่า 200,000 คนใน
สหรัฐอเมริกา ที่มีแนวโน้มว่าการรักษาไม่มีความคุ้มค่าทางการเงินต่อผู้พัฒนาการรักษานั้นขึ้นมา (40) 

การแก้ไข Orphan Drug Act ในปี 1985 ทําให้มีการจัดต้ัง National Commission on Orphan 
Diseases เพ่ือประเมินสถานการณ์เก่ียวกับการวิจัยและพัฒนายาสําหรับโรคหายาก (41) ซึ่งได้ออกรายงานที่
มีข้อสรุปสําคัญ ได้แก่ ผู้ป่วยและครอบครัวยินดีที่จะใช้ยาที่อยู่ในระหว่างการวิจัย ทุนวิจัยเก่ียวกับโรคหายาก
และการรักษายังขาดแคลน มีการเก็บทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากอยู่ตามหน่วยงานท่ีเก่ียวข้อง ระยะเวลา
ระหว่างการป่วยและการได้รับการวินิจฉัยของผู้ป่วยประมาณครึ่งหน่ึงใช้เวลามากกว่า 1 ปี แหล่งข้อมูล
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เก่ียวกับโรคสําหรับผู้ป่วยยังมีน้อย ประกันสุขภาพยังไม่ครอบคลุมกลุ่มผู้ป่วยโรคหายาก และการขาดข้อมูล
ทางระบาดวิทยาของโรคหายาก (ความชุก การกระจายตัวของผู้ป่วย) (42) 

 
1.1.2 Rare Diseases Act (2002) 
กฎหมาย Rare Diseases Act ได้ออกบังคับใช้โดยมีวัตถุประสงค์ 2 ประการหลัก คือ การจัดต้ัง 

Office of Rare Diseases ภายใต้ NIH อย่างเป็นทางการ และเพ่ือเพ่ิมการจัดสรรงบประมาณให้แก่การวิจัย
และพัฒนาการวินิจฉัยและรักษาโรคหายาก เน้ือหาที่สําคัญของกฎหมายฉบับน้ี คือ การจัดต้ัง Office of Rare 
Diseases Research การส่งเสริมการลงทุนและวิจัยเก่ียวกับโรคหายาก การสนับสนุนให้มีการจัดทําระบบ
ทะเบียนข้อมูลเก่ียวกับโรคหายากและโรคทางพันธุกรรม และการสนับสนุนให้มีการจัดต้ังศูนย์ความเป็นเลิศ 
(centers of excellence) ในระดับภูมิภาคข้ึนเพ่ือทําวิจัย พัฒนาการป้องกัน ควบคุม วินิจฉัย และรักษาโรค
หายาก (18) ซึ่ง NIH ก็ได้มีการสร้างเครือข่ายการวิจัยทางคลินิกด้านโรคหายาก ประกอบด้วย 27 สถาบันและ
ศูนย์ ที่ได้รับทุนวิจัยด้านการแพทย์สําหรับโรคหายาก หนึ่งในน้ัน คือ National Center for Advancing 
Translational Sciences (NCATS) ที่ถูกก่อต้ังขึ้นในปี 2012 และเป็นหน่วยงานที่เน้นเก่ียวกับการดูแลรักษา
ผู้ป่วยอย่างรวดเร็วมากย่ิงขึ้นโดยมีการดําเนินงานวิจัยร่วมกับหน่วยงานอ่ืนๆ ที่มีความเก่ียวข้องกับงานวิจัย
ด้านโรคหายาก เช่น Rare Disease Clinical Research Network (RDCRN), Therapeutic for Rare and 
Neglected Disease (TRND), Global Rare Diseases Patient Registry Data Repository (GRDR) และ 
Genetic and Rare Diseases Information Center (GARD) (43, 44)  

 
1.1.3 Food and Drug Administration Safety and Innovation Act (2012) 
เป็นกฎหมายอีกหน่ึงฉบับที่สําคัญ ที่มีเน้ือหาช่วยส่งเสริมการพัฒนาการรักษาสําหรับโรคหายากให้เร็ว

ขึ้น ได้แก่ ช่วยให้ขั้นตอนการอนุมัติยาทําได้เร็วขึ้นโดยเฉพาะในโรคหายากในเด็กที่มีการใช้ priority review 
voucher เพ่ิมการมีส่วนร่วมของผู้เช่ียวชาญด้านโรคหายากในกลไกการทํางานของ FDA มีการกําหนดช่องทาง 
breakthrough therapies ซึ่งทําให้บริษัทที่พัฒนาการรักษาโรคหายากใช้ช่องทางนี้ช่วยให้ยาได้รับการอนุมัติ
เร็วย่ิงขึ้น (45) 

 
1.1.4 Patient Protection and Affordable Care Act (2010) 
กฎหมายฉบับสําคัญที่เป็นส่วนหนึ่งของการปฏิรูประบบสุขภาพของสหรัฐอเมริกา กฎหมายฉบับน้ี

ออกบัใช้ในปี 2010 โดยประธานาธิบดีบารัก โอบามาเป็นคนสําคัญในการสนับสนุนกฎหมายฉบับน้ี จึงเรียกกัน
ติดปากว่า Affordable Care Act (ACA) หรือ Obamacare โดยเน้ือหาสําคัญของกฎหมายในหลายประเด็นมี
ผลบังคับใช้จริงในปี 2014 
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ก่อนที่กฎหมายฉบับน้ีจะออกบังคับใช้ ผู้ป่วยโรคหายากถูกกีดกันการเข้าถึงระบบประกันสุขภาพ จาก
นโยบายประกันสุขภาพที่มีความแยกส่วน เง่ือนไขของระบบประกันสุขภาพของรัฐ Medicaid ที่มีข้อจํากัด
หลายประการ และการร่วมจ่ายค่าบริการที่อยู่ในระดับสูง   

ประเด็นสําคัญกฎหมายฉบับน้ีก่อให้เกิดประโยชน์ต่อผู้ป่วยโรคหายาก คือ การบังคับให้บริษัทประกัน
ต้องเสนอการประกันสุขภาพให้ประชาชนทุกคนโดยไม่คํานึงถึงสภาวะสุขภาพที่เป็นอยู่เดิม ป้องกันไม่ให้บริษัท
ประกันจํากัดสิทธิประโยชน์แก่กลุ่มผู้ป่วยที่มีความเจ็บป่วยอยู่เดิม ป้องกันไม่ให้บริษัทประกันเก็บค่าธรรมเนียม
ที่สูงเกินไปสําหรับผู้ป่วยที่มีความเจ็บป่วยอยู่เดิม มีการกําหนดเพดานของค่าบริการที่ผู้ป่วยต้องร่วมจ่ายเอง 
(out-of-pocket) ป้องกันไม่ให้มีการกําหนดเพดานของสิทธิประโยชน์ที่ผู้ป่วยได้รับทั้งรายปีและตลอดชีวิต ให้
ลูกสามารถใช้สิทธิประโยชน์ของประกันสุขภาพของพ่อแม่ได้ถึงอายุ 26 ปี (43, 46)  

 
1.1.5 กฎหมายอ่ืนๆ เก่ียวข้อง 
กฎหมายอ่ืนๆ ที่มีส่วนเกี่ยวข้องกับการพัฒนาการรักษาผู้ป่วยโรคหายาก ได้แก่ Safe Medical 

Devices Act (1990) ที่ยินยอมให้มีการลดหย่อนเกณฑ์การอนุมัติใช้เครื่องมือทางการแพทย์หากเคร่ืองมือน้ัน
ถูกออกแบบมาเพ่ือใช้สําหรับโรคที่มีผู้ป่วยน้อยกว่า 4,000 คน (humanitarian device exemption) ซึ่งช่วย
ลดเวลาและค่าใช้จ่ายที่ใช้สําหรับการเคร่ืองมือทางการพทย์สําหรับโรคหายาก (16) นอกจากน้ี ยังมีกฎหมายที่
ถูกเสนอต่อรัฐสภาและถูกผนวกเข้ากับ FDA Safety and Innovation Act ได้แก่ TREAT Act ซึ่งมี
วัตถุประสงค์เพ่ือเร่งกระบวนการพิจารณาและอนุมัติการรักษา FAST Act ซึ่งมีวัตถุประสงค์เพ่ือให้ส่งเสริมการ
พัฒนาการรักษาที่มีความรุนแรงและมีความเส่ียงต่อชีวิตสูง (เช่น กลุ่มโรคหายาก) และช่วยให้ผู้ป่วยสามารถ
เข้าถึงการรักษาได้เร็วย่ิงขึ้น  
 
1.2 ระบบข้อมูล (information system) 

1.2.1 Rare Diseases Registry (RaDaR) (ช่ือเดิม Global Rare Diseases Registry Data 
Repository [GRDR])  

เป็นโครงการเพ่ือจัดต้ังระบบทะเบียนมาตรฐานที่ริเริ่มโดย Office of Rare Diseases Research (ที่
ถูกจัดต้ังขึ้นตาม Rare Diseases Act และเป็นหน่วยงานภายใต้ NCATS) การดําเนินการโครงการน้ีในระยะ
เริ่มต้น คือ การกําหนดมาตรฐานของข้อมูลกลาง (Common Data Elements) รวบรวมทะเบียนผู้ป่วยโรคหา
ยากจากองค์กรผู้ป่วยต่างๆ เข้าด้วยกัน โดยแปลงข้อมูลให้เข้ากับมาตรฐานที่กําหนดไว้ เพ่ือให้สามารถ
เช่ือมโยง และแลกเปลี่ยนข้อมูลกันได้ การเช่ือมโยงของข้อมูลเหล่าน้ีก่อให้เกิดองค์ความรู้สําหรับองค์กรผู้ป่วย 
และนักวิจัย ช่วยสนับสนุนการวิจัยเก่ียวกับโรคหายาก นอกจากน้ียังมีเป้าหมายเพื่อใช้ระบบเดียวกันน้ีในการ
เช่ือมโยงข้อมูลกับองค์กรเกี่ยวกับโรคหายากทั่วโลกอีกด้วย (27) 
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โครงการนําร่องในระยะแรกที่เรียกว่า GRDR มีการเปิดให้องค์กรโรคหายากที่มีทะเบียนผู้ป่วยอยู่แล้ว
จํานวน 12 องค์กร สมัครเข้าร่วม เพ่ือทดสอบการนํามาตรฐานข้อมูลมาใช้ โดยโครงการในระยะแรกสิ้นสุดในปี 
2013 ปัญหาที่พบหลังการดําเนินการในระยะนําร่อง คือ การใช้คําศัพท์ที่ไม่เหมือนกันของแต่ละทะเบียน จึง
ได้มีการให้ทุนสนับสนุนแก่ Harvard Medical School Department of Biomedical Informatics เพ่ือทํา
แผนที่เช่ือมโยงข้อมูลคําศัพท์ที่แตกต่างกันเข้าไว้ด้วยกัน และได้ข้อสรุปจากโครงการนําร่อง GRDR น้ีว่า การ
ทําทะเบียนมาตรฐานตามแนวคิดข้างต้นไม่สามารถนํามาใช้กับทะเบียนโรคจํานวนมาก เช่น โรคหายากซึ่งมีอยู่
กว่า 6,000 โรคได้ 

โครงการระบบทะเบียนโรคหายากยังคงดําเนินการต่อ แต่เปลี่ยนรูปแบบการดําเนินงานโดยจะไม่
จัดต้ังระบบทะเบียนโรคหายากแบบรวมศูนย์ แต่เปลี่ยนเป็นการจัดทํามาตรฐานของข้อมูลเพ่ือให้องค์กรที่มี
ทะเบียนโรค และผู้เช่ียวชาญท่ีเก่ียวข้องยอมรับได้ หลังจากจัดทํามาตรฐานดังกล่าวแล้วจะมีการเผยแพร่ให้แก่
องค์กรต่างๆ เพ่ือนําไปใช้ต่อไป (47) 

 

1.2.2 Genetic and Rare Diseases Information Center (GARD) 

GARD เป็นโครงการที่ดูแลโดย NCATS โดยเป็นฐานข้อมูลมาตรฐานเก่ียวกับโรคหายาก โดยมีข้อมูล
ของโรคหายาก ข้อมูลขององค์กรที่ดูแลช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากจากทั่วโลก รวบรวมคําศัพท์เก่ียวกับโรคหา
ยาก ข้อมูล orphan drugs และยังมีข้อมูลเพ่ือช่วยเหลือนักวิจัยในการริเริ่มงานวิจัยเกี่ยวกับโรคหายาก โดยมี
ข้อมูล 2 ภาษา คือ ภาษาอังกฤษ และสเปน (48) สามารถเข้าถึงข้อมูลเหล่าน้ีได้ทาง URL: 
https://rarediseases.info.nih.gov/  

 

2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) 
 2.1 แหล่งที่มาของงบประมาณ (revenue collection) 
 จากข้อมูลของปี 2014 จากฐานข้อมูลของธนาคารโลกพบว่า ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพของประเทศ
สหรัฐอเมริกาคิดเป็น 17.14% ของ GDP ซึ่งถือว่าสูงที่สุดประเทศหน่ึงของโลก โดยค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพ
ดังกล่าวเป็นงบประมาณภาครัฐ 48.3% จึงถือว่าค่าใช้จ่ายเก่ียวกับสุขภาพของสหรัฐอเมริกามาจากภาคเอกชน
ในสัดส่วนที่สูงกว่า (34) 

จากข้อมูลการประกันสุขภาพของประชาชนในสหรัฐอเมริกาปี 2015 พบว่า ประชาชน 90.1% ได้รับ
ความคุ้มครองจากประกันสุขภาพชนิดใดชนิดหน่ึง เป็นประกันสุขภาพเอกชน 67.2% (55.7% ที่ผูกกับการจ้าง
งาน 16.3% ซื้อประกันสุขภาพด้วยตนเอง) ประกันสุขภาพของรัฐ 37.1% (Medicare 16.3%, Medicaid 
19.6% และ Military health care 4.7%) (49)  
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ภายใต้กฎหมาย ACA ผู้ป่วยโรคหายากพ่ึงพาระบบประกันสุขภาพของรัฐบาล คือ Medicare และ 
Medicaid (43) ซึ่งมีรายละเอียดดังน้ี 

Medicare เป็นระบบประกันสุขภาพที่ให้ความคุ้มครองกับประชาชนในกลุ่มผู้ที่อายุเกิน 65 ปี หรืออายุไม่
เกิน 65 ปีแต่ทุพพลภาพ และเป็นผู้ป่วยโรคไตขั้นสุดท้าย ซึ่งบริหารจัดการโดยรัฐบาลกลาง โดยจะแบ่ง
ออกเป็น 4 ประเภทดังต่อไปน้ี  

- Medicare Part A (Hospital Insurance): แผนประกันน้ีจะครอบคลุมบริการผู่ป่วยในในโรงพยาบาล
และการพํานักเป็นช่วงเวลาสั้นๆ ในสถานพยาบาลอ่ืนๆ ได้แก่ skilled nursing facility, nursing 
home care, hospice เป็นต้น โดยทั่วไปผู้ซื้อประกันในกลุ่มน้ีจะไม่ต้องจ่ายเบ้ียประกันเพ่ิม 
เน่ืองจากรัฐได้มีการหักจากเงินเดือนไปแล้ว และจ่ายสมทบจากนายจ้าง ผู้ป่วยที่เคยจ่ายภาษีน้อยกว่า 
10 ปี ต้องซื้อประกันแผน A ในราคา 413 USD/เดือน แต่ถ้าเคยจ่ายภาษีมากกว่า 10 ปี – 13 ปี 
ผู้ป่วยสามารถซื้อประกันแผน A ได้ในราคา 227 USD/เดือน (50, 51)  

- Medicare Part B (Medical Insurance): เป็นแผนประกันซึ่งจะครอบคลุมค่าบริการผู้ป่วยนอก 
ค่าบริการทางการแพทย์ ค่ายา และค่าบริการอ่ืนๆ ที่ Medicare Part A ไม่ครอบคลุม เช่น ค่าการ
กายภาพบําบัด ค่าบริการรถพยาบาล ค่าตรวจทางห้องปฏิบัติการ ค่าอุปกรณ์ทางการแพทย์ และค่า
การรักษาพยาบาลที่บ้าน (50) นอกจากน้ีการประกันสุขภาพแผน B น้ี ยังครอบคลุมไปถึงยาที่สั่งจ่าย
โดยแพทย์ ภายใต้ประกันสุขภาพแผน B น้ีได้ครอบคลุมยากําพร้าหรือยาสําหรับรักษาผู้ป่วยโรคหา
ยากบางชนิด  เ ช่น  ยา  Galsulfase (Naglazyme) สําหรับการรักษาโรค  Maroteaux-Lamy 
Syndrome ซึ่งเป็นโรคหายากที่เกิดจากความผิดปกติการเผาผลาญอาหาร และยากําพร้าที่ต้องใช้กับ
อุปกรณ์ภายในบ้าน เช่น ยา Dornase alfa (Pulmozyme) ซึ่งเป็นยาสําหรับผู้ป่วยโรค Cystic 
Fibrosis ที่จําเป็นต้องใช้สูดดมกับเคร่ืองสูดพ่น (16) อย่างไรก็ตามในแผนประกันสุขภาพน้ีผู้ซื้อ
ประกันจะต้องจ่ายค่าประกันในแต่ละเดือนเพ่ิมเติมเดือนละ 134 USD หรือสูงกว่าขึ้นกับรายได้ หรือ
ในอีกกรณีเป็นการประกันแผน แบบ B deductible & coinsurance กล่าวคือเมื่อผู้ป่วยเข้ารับการ
รักษาผู้ป่วยจะต้องจ่ายค่ารักษาเองจนกว่าจะครบวงเงิน 183 USD หลังจากน้ันในการรักษาคร้ังต่อไป
ผู้ป่วยจึงจะได้รับความคุ้มครองจากประกันโดยจ่ายค่าบริการเพียงร้อยละ 20 ของค่าบริการที่ได้รับ
ความคุ้มครองเพ่ิม คือ ด้านบริการทางการแพทย์ การให้การรักษาผู้ป่วยนอก และอุปกรณ์ทางการ
แพทย์ (52) 

- Medicare Part C (Medicare Advantage): เป็นแผนประกันสุขภาพที่รัฐบาลกลางอนุญาตให้
บริษัทเอกชนเสนอแผนการประกันเสริมอ่ืนๆ ให้ผู้ซื้อประกันสามารถเลือกซื้อเพ่ิมเติมได้จากแผน A 
หรือแผน B จึงถูกเรียกอีกช่ือว่า Medicare private health plan โดยรูปแบบในแผนประกันชนิดน้ี 
ที่พบมากท่ีสุดคือ Health Maintenance Organizations (HMOs), Preferred Provider 
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Organization (PPOs) และ Private fee-for-service ดังน้ันส่วนค่าเบ้ียประกันที่จ่ายให้กับบริษัทจึง
ขึ้นอยู่กับแผนการประกันสุขภาพที่ผู้ซื้อประกันเลือก (52) 

- Medicare Part D (Prescription Drug Coverage): เป็นแผนประกันสุขภาพที่เพ่ิมสิทธิประโยชน์
ความครอบคลุมด้านยา สืบเน่ืองจากในปี 2003 มีการออกกฎหมายท่ีเรียกว่า Prescription Drug 
Improvement and Modernization Act โดยผู้ซื้อประกันใน Medicare ทุกคนสามารถลงทะเบียน
ที่จะใช้บริการในแผน D ได้ โดยสามารถเลือกซื้อประกันได้ซึ่งก็มีหลายแบบขึ้นกับการจ่ายเบ้ียประกัน
แต่จะไม่เกินจํานวน 400 USD ผู้ซื้อประกันจําเป็นที่จะต้องเลือกรูปแบบการจ่ายเบ้ียประกันว่าจะร่วม
จ่ายต่อคร้ัง (copayment) เป็นจํานวนเงิน 10 USD หรือร่วมจ่ายเป็นสัดส่วนร้อยละ 25 ของค่ายา 
(coinsurance)  
ก่อนกฎหมาย ACA จะมีผลบังคับใช้ เมื่อผู้ประกันตนมีค่ายาใน Medicare Part D ถึง 2,830 USD 

แล้ว ค่าใช้จ่ายในช่วงต้ังแต่ 2,831 USD จนถึง 6,440 USD น้ัน ผู้ประกันตนจะต้องรับผิดชอบค่าใช้จ่ายเอง
ทั้งหมด ค่าใช้จ่ายในช่วงน้ีจึงถูกเรียกว่า coverage gap หรือ donut hole หลังจากใช้จ่ายจนพ้นช่วง
ค่าใช้จ่ายน้ีแล้ว ผู้ประกันตนจะได้รับความคุ้มครองค่าใช้จ่ายโดยรัฐบาลอีกครั้งซึ่งเรียกว่า catastrophic 
coverage ซึ่งในช่วงค่าใช้จ่ายน้ี ผู้ซื้อประกันจะร่วมจ่ายเงินประกันแบบ coinsurance หรือ copayment 
สําหรับค่ายาใน Medicare Part D เพียงเล็กน้อยเท่าน้ัน (52)  

Medicare Part D น้ันมีความสําคัญต่อผู้ป่วยโรคหายาก เน่ืองจากกลุ่มยากําพร้าสําหรับรักษาผู้ป่วย
โรคหายากร้อยละ 46 ครอบคลุมอยู่ใน Part D กฎหมาย ACA มีส่วนช่วยผู้ป่วยโรคหายากโดยการปิด 
coverage gap คือ แทนที่ผู้ประกันตนจะต้องรับผิดชอบค่าใช้จ่ายทั้งหมดในช่วงค่าใช้จ่าย 2,831 USD-6,440 
USD ภายใต้กฎหมาย ACA ผู้ป่วยได้ลดค่ายาลงครึ่งหน่ึงในช่วงค่าใช้จ่าย coverage gap น้ี (16)  

 
Medicaid เป็นระบบประกันสุขภาพที่ครอบคลุมกลุ่มผู้มีรายได้น้อย ผู้พิการ ผู้สูงอายุ คนตาบอด 

หญิงต้ังครรภ์ เด็ก และคู่แต่งงานท่ียังไม่มีบุตร เป็นต้น โดยในแต่ละรัฐจะมีสิทธิในการพิจารณาการบริหาร
จัดการโครงการของตนภายใต้ข้อกําหนดของรัฐบาลกลาง ต้ังแต่การกําหนดว่าใครมีสิทธิที่จะรับบริการ 
ขอบเขตของบริการ และบริการด้านยา ดังน้ันความครอบคลุมของระบบประกันสุขภาพในแต่ละรัฐจึงแตกต่าง
กันและแหล่งที่มาของรายได้สําหรับใช้ในการบริหารงานของโครงการจัดสวัสดิการด้านสุขภาพแก่ผู้ยากจนหรือ
มีรายได้น้อยจะได้รับการสนับสนุนทางการเงินจากรัฐบาลกลางและอีกส่วนหน่ึงจากภาษีที่เก็บโดยรัฐบาลในแต่
ละรัฐ (53)  

ตัวอย่างด้านนโยบายสุขภาพในรัฐแคลิฟอร์เนียที่เก่ียวกับผู้ป่วยโรคหายาก California Department 
of Public Health ได้ดําเนินการโครงการตรวจคัดกรองเด็กแรกเกิดเพ่ือความสะดวกรวดเร็วในวินิจฉัยและ
รักษาโรคทางพันธุกรรมหรือความผิดปกติแต่กําเนิดของทารกมากย่ิงขึ้น ปัจจุบันโครงการคัดกรองนี้สามารถคัด
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กรองโรคท่ีผิดปกติได้ประมาณ 80 โรค เช่น โรคที่มีความผิดปกติของ Metabolism ระบบต่อไร้ท่อ และ
ฮีโมโกลบิน เป็นต้น ซึ่งในปี 2016 พบว่าโครงการน้ีได้มีการขยายโครงการมากข้ึนหลังจากที่ได้มีการออก
กฎหมายให้ CDPH ขยายโครงการและเพ่ิมการตรวจคัดกรองโรคอ่ืนๆ (46) 

 
 2.2 ระดับของการรวมความเสี่ยงและงบประมาณ (risk and fund pools) 
 ระดับการรวมความเสี่ยงของระบบประกันสุขภาพของประเทศสหรัฐอเมริกาน้ัน ขึ้นอยู่กับสิทธิประกัน
สุขภาพของผู้เอาประกัน และไม่ได้มีความจําเพาะกับการเจ็บป่วยเป็นกลุ่มโรคหายาก โดยที่ประชาชนส่วนใหญ่
ซึ่งซื้อประกันสุขภาพเอกชนจะมีการรวมความเสี่ยงในกลุ่มที่ซื้อประกันจากบริษัทเดียวกันซึ่งการบริหารจัดการ
ประกันสุขภาพของประกันสุขภาพเอกชนมักจะจัดการภายในรัฐเดียวกัน risk pool ของผู้ซื้อประกันสุขภาพ
เอกชนจึงจํากัดอยู่ในกลุ่มประชาชนที่ซื้อประกันของบริษัทหน่ึงในรัฐน้ันๆ 
 ผู้ที่ได้รับสิทธิ Medicaid ก็เป็นการบริหารจัดการของรัฐบาลของรัฐต่างๆ โดยจํากัดเฉพาะกลุ่มกลุ่มผู้
มีรายได้น้อย ผู้พิการ ผู้สูงอายุ คนตาบอด หญิงต้ังครรภ์ เด็ก และคู่แต่งงานที่ยังไม่มีบุตร risk pool จึงเป็น
ประชากรกลุ่มน้ีภายในรัฐน้ันๆ 
 ผู้ที่ได้รับสิทธิ Medicare เป็นการบริหารจัดการโดยรัฐบาลกลางให้แก่กลุ่มผู้สูงอายุ และผู้ป่วยโรคไต
ขั้นสุดท้าย ครอบคลุมประชากร 16.3% ในปี 2015 เน่ืองจากระดับในการบริหารจัดการอยู่ที่รัฐบาลกลาง จึง
อาจถือได้ว่า Medicare เป็น risk pool ที่ใหญ่ที่สุดของระบบประกันสุขภาพในประเทศสหรัฐอเมริกา (35, 
54) 
 
 2.3 รูปแบบการซื้อบริการ (purchasing) 
 การซื้อบริการขึ้นอยู่กับประกันสุขภาพน้ันๆ ซึ่งมีทั้งการซื้อแบบ fee-for-service, capitation และ 
pay-for-performance สําหรับผู้ป่วยนอกจากการจ่ายค่าธรรมเนียมการประกันสุขภาพ (insurance 
premium) แล้ว ยังจําเป็นต้องจ่ายค่าบริการส่วนแรก (deductible) การร่วมจ่ายรายคร้ังเมื่อเข้ารับบริการ 
(co-payment) การร่วมจ่ายตาม % ของค่าบริการ (co-insurance) ซึ่งเกือบทุกประกันสุขภาพจะมีระบบการ
จ่ายในลักษณะน้ี แต่จะมีอัตราการจ่ายของแต่ละส่วนและเง่ือนไขการจ่ายที่แตกต่างกันออกไป (35) 
  
 ประเทศสหรัฐอเมริกามีหน่วยงานท่ีเก่ียวข้องกับการดูแลรัษาผู้ป่วยโรคหายากที่สําคัญๆ หลาย
หน่วยงาน ดังน้ี 
ชื่อหน่วยงาน National Organization for Rare Disorders (NORD)  
ลักษณะขององค์กร เอกชน ไม่แสวงหากําไร  
การก่อต้ังองค์กร เกิดจากการวมตัวของผู้ป่วยที่เคลื่อนไหวเพ่ือสนับสนุน Orphan Drug Act 
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(1983) 
แหล่งที่มาของ
งบประมาณ 

- งบประมาณตามสัญญารับทุน  
- เงินบริจาค เช่น การบริจาคการกุศลของบุคคล องค์กรและบริษัทต่างๆ เงิน
สนับสนุนสําหรับโครงการให้ความช่วยเหลือผู้ป่วย 
- ค่าธรรมเนียมสมาชิกรายบุคคลและสมาชิกองค์กร และเงินจากการระดมทุน 
- รายได้จากมูลนิธิและทุนการศึกษาขององค์กร 
- กิจกรรมระดมทุน เช่น งาน Gala dinner ประจําปี 

การซื้อบริการดูแล
รักษาผู้ป่วย 

มีการช่วยเหลือค่ารักษาพยาบาล ผ่าน Patient Assistance Programs ณ 
ปัจจุบันสามารถให้การช่วยเหลือได้ 53 โรค โดยให้การช่วยเหลือในค่าใช้จ่าย
ต่อไปน้ี  
 - ด้านบริการทางการแพทย์ที่ไม่อยู่ในความคุ้มครองของประกัน 
 - การให้ความช่วยเหลือด้านยาโดยไม่คิดค่าใช้จ่ายสําหรับผู้ป่วยที่ไม่มีประกัน 
 - การให้ความช่วยเหลือด้านการเงินพร้อมกับเบ้ียประกัน ความช่วยเหลือด้าน
 ค่าเบ้ียประกันที่ผู้ป่วยต้องจ่ายร่วม (Co-pays) 
 - ให้ความช่วยเหลือในการเดินทางและท่ีพักสําหรับผู้ป่วยที่จะต้องเดินทางมา
 เข้าร่วมการทดลองทางคลินิกหรือการเข้ารับการรักษากับแพทย์ 
 - การขยายการเข้าถึงการได้รับยาซึ่งมีอยู่อย่างจํากัดเพ่ือการรักษาของผู้ป่วย
 เน่ืองจากผู้ป่วยโรคหายากบางโรคอาจจะยังไม่มียาที่ได้รับการอนุมัติสําหรับใช้
 ในรักษา 
 
ดังน้ันผู้ป่วยจึงอาจจะได้รับประโยชน์จากการเข้าร่วมในการวิจัยตัวยาใหม่ 
การให้การช่วยเหลือแตกต่างกันไปในแต่ละโรค (เช่น บางโรคช่วยเฉพาะค่ายา 
บางโรคช่วยทั้งค่ายาและค่าธรรมเนียมประกันสุขภาพ เป็นต้น) ผู้ขอความ
ช่วยเหลือต้องสมัครรับความช่วยเหลือ โดยผู้ได้รับคัดเลือกจะได้รับการช่วยเหลือ
ครั้งละ 1 ปี และสามารถสมัครขอความช่วยเหลือใหม่ได้ในปีถัดไป 
ผู้ป่วยที่สามารถเข้ารับความช่วยเหลือจากโครงการของ NORD ต้องมีคุณสมบัติ
ดังน้ี 
- ผู้ป่วยจะต้องมีการวินิจฉัยแล้วว่าเหมาะสมหรือมีข้อมูลอ้างอิงจากแพทย์ 
- ผู้ป่วยต้องอาศัยอยู่ในสหรัฐอเมริกา 
- ผู้ป่วยมีคุณสมบัติตามเกณฑ์การช่วยเหลือด้านการเงินของ NORD 

การจัดหายาและการ
รักษาผู้ป่วย 

ผ่าน Patient Assistance Programs ที่ได้อธิบายไปแล้วข้างต้น โดยเป็นการ
ช่วยเหลือให้ได้ใช้ยา การวินิจฉัย และการจัดการให้ผู้ป่วยเข้าสู่การศึกษาวิจัยทาง
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คลินิก 
บริการ ทําหน้าที่เป็นองค์กรแม่ข่าย (umbrella organization) สําหรับดูแลกลุ่มหรือ

องค์กรในเครือข่ายที่ให้ความช่วยเหลือผู้ป่วยและครอบครัวของผู้ป่วยโรคหายาก 
ในประเด็นดังต่อไปน้ี  
- แหล่งข้อมูลโรคหายาก เก่ียวกับ งานวิจัยทางคลินิก ข้อมูลสําหรับแพทย์ 

ข้อมูลสําหรับผู้ป่วยและบุคคลทั่วไป และประกันสุขภาพ  
- โครงการให้ความช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายาก (Patient Assistance 

Program) ด้านการเงิน และการเข้าถึงการรักษา วินิจฉัย โครงการวิจัยทาง
คลินิก 

- เป็นผู้สนับสนุนหลักของกิจกรรมวันโรคหายาก (Rare Disease Day) เพ่ือการ
สร้างความตระหนักเร่ืองโรคหายากให้ประชาชนได้รับรู้อย่างกว้างขวางมาก
ย่ิงขึ้น  

- แหล่งรวบรวมข้อมูลองค์กรเกี่ยวกับโรคหายากอ่ืนๆ ทั่วโลก 
- ทําหน้าที่เป็นแม่ข่ายให้กับองค์กรสมาชิก 
- ทําหน้าที่เป็น organizer ให้กับอุตสาหกรรมทางการแพทย์ และผู้เช่ียวชาญ

ด้านโรคหายากในการวิจัยและพัฒนาการรักษาใหม่ๆ ผ่าน Corporate 
Council 

- เคลื่อนไหวเพ่ือสนับสนุนนโยบายเก่ียวกับโรคหายาก 
บุคลากร ทีมแพทย์และผู้เช่ียวชาญสาขาต่างๆ  
สถานบริการ มีสํานักงานใหญท่ีรัฐ Connecticut และมี 2 สํานักงานย่อยที่ Washington DC 

และรัฐ Massachusetts 
ที่มาของข้อมูล (9, 55, 56) 
  
ชื่อหน่วยงาน National Center for Advancing Translational Sciences (NCATS) 
ลักษณะขององค์กร เป็นหน่วยงานภายใต้ NIH 
การก่อต้ังองค์กร ก่อต้ังอย่างเป็นทางการเมื่อปี 2012 
แหล่งที่มาของ
งบประมาณ 

งบประมาณจากรัฐบาลกลาง 

การซื้อบริการดูแล
รักษาผู้ป่วย 

- 

การจัดหายาและการ
รักษาผู้ป่วย 

- 
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บริการ กระตุ้นให้เกิด นวัตกรรมการวิจัยและเทคโนโลยี เพ่ือพัฒนาการรักษา วินิจฉัยโรค 
และการนําเทคโนโลยีไปใช้ให้มีความรวดเร็วและประหยัดต้นทุนในการพัฒนา
เทคโนโลยีน้ันๆ โดยการสร้างเครือข่ายกับนักวิจัย และภาคเอกชน ให้ทุนแก่
นักวิจัย ภาคเอกชน ในการวิจัยพัฒนาการรักษา และการจัดอบรมต่างๆ 

บุคลากร นักวิทยาศาสตร์ทางการแพทย์และทีมสหสาขาวิชาชีพ 
ที่มาของข้อมูล (57) 
  
ชื่อหน่วยงาน Rare Diseases Clinical Research Network (RDCRN) 
ลักษณะขององค์กร โครงการภายใต้การกํากับดูแลของ NCATS 
การก่อต้ังองค์กร ถูกจัดต้ังขึ้นโดยสํานักงานวิจัยโรคหายาก Office of Rare Diseases Research 

(ORDR) ในปี 2003 ซึ่งปัจจุบัน ORDR อยู่ภายใต้การกํากับดูแลของ NCATS 
แหล่งที่มาของ
งบประมาณ 

ได้รับทุนวิจัยจาก NIH ผ่าน ORDR และ NCATS 

การซื้อบริการดูแล
รักษาผู้ป่วย 

- 

การจัดหายาและการ
รักษาผู้ป่วย 

การจัดให้ผู้ป่วยมีโอกาสได้รับการรักษาผ่านการเข้าร่วมโครงการวิจัยทางคลินิก
เก่ียวกับการรักษาโรคหายาก 

บริการ พัฒนางานวิจัยทางการแพทย์ที่เก่ียวกับโรคหายาก โดยการให้การสนับสนุนด้าน
การทํางานร่วมกันทางคลินิก และการลงทะเบียนการวิจัยและแลกเปลี่ยนข้อมูล 
ปัจจุบัน RDCRN กําลังมีงานวิจัยด้านโรคหายากมากกว่า 200 โรค โดยมีศูนย์
คลินิกจํานวน 267 ศูนย์ ที่มีผู้ป่วยเข้าร่วมในงานวิจัยเป็นจํานวน 43,845 คน ซึ่ง
ผู้ป่วยสามารถที่จะเข้ารับการสนับสนุนได้โดย 
 ผู้ป่วยที่จะเข้าร่วมการลงทะเบียนได้จะต้องเป็นผู้ป่วยในสหรัฐอเมริกาและใน

ประเทศที่มีได้เข้าร่วมการลงทะเบียนติดต่อกันไว้ 
 ก า ร ล ง ท ะ เ บี ย น ผู้ ป่ ว ย ส า ม า ร ถ ล ง ท ะ เ บี ย น ผ่ า น เ ว็ บ ไ ซ ต์ 

https://www.rarediseasesnetwork.org/registry/index.htm โดยจะต้อง
ระบุช่ือโรคหายากที่ต้องการจะได้รับความช่วยเหลือ  
เมื่อผู้ป่วยลงทะเบียนแล้วผู้ป่วยจะได้รับ ข้อมูล ข่าวสาร และกิจกรรมจาก
กลุ่มผู้สนับสนุนผู้ป่วย พร้อมทั้งได้รับโอกาสแบ่งปันข้อมูลเก่ียวกับโรคหายาก
ของผู้ป่วยให้กับนักวิจัยและกลุ่มผู้สนับสนุนผู้ป่วย และยังมีโอกาสท่ีจะได้รับ
การติดต่อโดยตรงจากนักวิจัยเพ่ือเข้าร่วมการศึกษาวิจัยภายหลังการ
ลงทะเบียนแล้วผู้ป่วย 
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บุคลากร นักวิทยาศาสตร์ทางการแพทย์และทีมสหสาขาวิชาชีพ 
ที่มาของข้อมูล (58) 
  
ชื่อหน่วยงาน Genetic and Rare Diseases Information Center (GARD) 
ลักษณะขององค์กร โครงการของ NCATS 
การก่อต้ังองค์กร เป็นศูนย์ที่อยู่ภายใต้การกํากับดูแลของ National Center for Advancing 

Translational Sciences (NCATS) 
แหล่งที่มาของ
งบประมาณ 

ได้รับเงินทุนจาก NIH ผ่าน NCATS และ the National Human Genome 
Research Institute (NHGRI) 

การซื้อบริการดูแล
รักษาผู้ป่วย 

- 

การจัดหายาและการ
รักษาผู้ป่วย 

- 

บริการ เพ่ือให้ผู้ป่วย ครอบครัวและแพทย์หรือผู้เช่ียวชาญด้านการแพทย์อ่ืนๆ เข้าถึง
ข้อมูลปัจจุบันและข้อมูลที่เข้าใจง่ายเก่ียวกับโรคหายากหรือโรคทางพันธุกรรม 
สามารถค้นหาข้อมูลเก่ียวกับ 
 คู่มือให้คําแนะนําทั่วไปแก่ผู้ป่วย ครอบครัวและเพ่ือนๆ  
 คู่มือสําหรับผู้เช่ียวชาญด้านการดูแลสุขภาพ (โรคหายาก) 
 คู่มือสําหรับนักวิจัย เพ่ือค้นหาแหล่งเงินทุนต่างๆ ที่ให้การสนับสนุนงานวิจัย

ด้านโรคหายาก 
 แหล่งความรู้เก่ียวกับโรคหายากหรือโรคทางพันธุกรรมให้กับครูผู้สอนและ

นักเรียน 
บุคลากร ทีมแพทย์และผู้เช่ียวชาญสาขาต่างๆ 
ที่มาของข้อมูล (59) 
 

ตารางที่ 4 สรุปเหตุการณ์สําคัญเก่ียวกับการบริหารจัดการของโรคหายากในสหรัฐอเมริกา (16, 38) 

ปี เหตุการณ์ 
1970 ได้มีความร่วมมือกันอย่างไม่เป็นทางการของกลุ่มองค์กรต่างๆ ให้การสนับสนุนการ

ดําเนินงานที่มีความจําเป็นต่อการพัฒนายาสําหรับอาการป่วยที่พบได้ยาก  
1975 คณะกรรมการของ Interagency federal government ได้เผยแพร่รายงานที่อธิบายถึง 

สภาวะปัญหาของยาที่ไม่มีคุ้มค่าในการผลิตเพ่ือจําหน่ายและเสนอแนะแนวทางในการศึกษา
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ปี เหตุการณ์ 
ต่อไปในอนาคต 

1978 รัฐสภาได้จัดต้ังคณะกรรมการสําหรับควบคุมโรค Huntington พร้อมทั้งติดตามผล  
1979 คณะทํางานร่วมระหว่าง FDA และ NIH ได้ออกรายงาน Significant Drugs of Limited 

Commercial Value 
1979-1980 ผู้นําขององค์กรผู้ป่วยโรคหายากได้สร้างความร่วมมือเพ่ือให้การสนับสนุนร่วมกันภายใต้

กฎหมายในการสนับสนุนการพัฒนาการรักษาให้กับผู้ป่วยโรคหายาก 
1980-1982 คณะรัฐสภาได้รับฟังความคิดเห็นเพ่ือศึกษาเก่ียวกับปัญหาของยารักษาโรคหายากมากขึ้น 

1983 ได้มีการออกกฎหมาย Orphan Drug Act  
การจัดต้ังองค์กร National Organization for Rare Disorders (NORD) 
FDA ได้อนุมัติยากําพร้าครั้งแรกจํานวน 2 ชนิด 

1984 รัฐสภาได้มีการแก้ไข Orphan Drug Act ปรับเปลี่ยนนิยามของโรคหายาก 
มีการจัดต้ังคณะกรรมการแห่งชาติสําหรับโรคหายา เพ่ือประเมินการทํางานของ NIH 
หน่วยงานรัฐอ่ืนๆ และหน่วยงานเอกชนในการพัฒนายา 

1987 NORD ได้จัดต้ังโครงการให้ความช่วยเหลือให้ผู้ป่วยได้รับยาที่พวกเขาไม่สามารถจ่ายหรือ
ไม่ได้อยู่ในความคุ้มครองของประกัน 

1989 คณะกรรมการแห่งชาติได้รายงานปัญหาของโรคหายาก (National Commission Issues 
Report) จากประสบการณ์ของผู้ป่วยและครอบครัวที่ได้รับผลกระทบ 

1990 รัฐสภาก็ได้มีการอนุมัติกฎหมายที่ “Safe Medical Devices Act” 
1992 รัฐสภาได้ยกเลิกการจ่ายค่าธรรมเนียมสําหรับผลิตภัณฑ์ยาและผลิตภัณฑ์ชีวภาพสําหรับผู้ที่

ให้การสนับสนุนการวิเคราะห์ยากําพร้า 
1993 Office of Rare Diseases ได้ถูกจัดต้ังขึ้นภายในสํานักงานของ NIH  
2002 มีการอนุมัติกฎหมาย Rare Disease Act 
2007 ได้มีการแก้ไข FDA Act รวมทั้ง Pediatric Medical Device Safety and Improvement 

Act เพ่ือเป็นการสร้างแรงจูงใจให้กับภาคอุตสาหกรรมและนักวิจัยในการออกแบบเคร่ืองมือ
ทางการแพทย์สําหรับเด็ก 

2008 รัฐสภาได้ออกกฎหมาย Genetic Information Nondiscrimination Act เพ่ือห้ามการ
เลือกปฏิบัติในการประกันสุขภาพและการจ้างงานจากข้อมูลทางพันธุกรรม 

2009 NIH ได้จัดโครงการ Therapeutics for Rare and Neglected Diseases Program 
และได้ขยายการจัดโครงการการสร้างเครือข่ายวิจัยทางคลินิกของโรคหายาก 

NORD ได้เปิดตัวโครงการวันโรคหายาก (Rare Diseases Day) ในสหรัฐอเมริกา 
2012 ออกกฎหมาย FDA Safety and Innovation Act ซึ่งเป็นกฎหมายที่เก่ียวข้องกับกฎหมาย
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ปี เหตุการณ์ 
ยากําพร้าสําหรับกลุ่มผู้ป่วยโรคหายาก ในแง่ของกระบวนการพิจารณายา 

 

สรุป 
ระบบสุขภาพเพ่ือดูแลผู้ป่วยโรคหายากในประเทศสหรัฐอเมริกาสามารถสรุปได้ดังน้ี 

1. ด้านการอภิบาลระบบ (stewardship)  
 สําหรับกฎหมายที่เก่ียวข้องที่สําคัญประกอบด้วย Orphan Drug Act (1983), Rare Diseases Act 
(2002) และ Food and Drug Administration Safety and Innovation Act (2012) กฎหมาย Orphan 
Drug Act ถือเป็นกฎหมายฉบับแรกของโลกที่เก่ียวข้องกับโรคหายากและมีการกําหนดนิยามโรคหายากไว้ใน
กฎหมายฉบับน้ี ในภาพรวมกฎหมายของอเมริกาเน้นการจูงใจให้ภาคธุรกิจยามาสนใจผลิตยาสําหรับโรคหา
ยาก (orphan drug) และสนับสนุนศูนย์วิจัยให้ทําวิจัยพัฒนายาสําหรับโรคหายาก สําหรับกฎหมายที่ช่วยด้าน
การเข้าถึงบริการ คือ Patient Protection and Affordable Care Act (2010) ซึ่งเป็นกฎหมายเพ่ิมการ
เข้าถึงบริการในภาพรวมไม่ได้จําเพาะต่อโรคหายาก 
 ระบบข้อมูลเก่ียวกับโรคหายากในอเมิรกามีอยู่ 2 ลักษณะ คือ ระบบทะเบียนโรคหายากที่ปนะกอบ
ด้วยข้อมูลของผู้ป่วยรายบุคคล Rare Diseases Registry (RaDaR) และระบบฐานข้อมูลที่รวบรวมข้อมูล
เก่ียวกับโรคหายากไว้ Genetic and Rare Diseases Information Center (GARD) สําหรับฐานข้อมูล
รายบุคคลมีความพยายามจะรวมข้อมูลผู้ป่วยทุกโรคไว้ในฐานข้อมูลเดียวกันแต่พบปัญหาในทางเช่ือมโยงทําให้
ไม่สามารถทําได้ในทางปฏิบัติ 
 
2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) สําหรับโรคหายาก 
 ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพของอเมริกาในภาพรวมเป็นค่าใช้จ่ายจากภาคเอกชนในสัดส่วนสูงกว่าภาครัฐ 
โดยประชาชนส่วนใหญ่ซื้อประกันสุขภาพเอกชน สําหรับผู้ป่วยโรคหายากยังคงจําเป็นต้องพ่ึงพาระบบประกัน
สุขภาพของภาครัฐ ได้แก่  Medicare และ Medicaid ส่วนที่สําคัญของ Medicare ที่ผู่ป่วยโรคหายากพ่ึงพา 
คือ Medicare Part D ซึ่งเป็นการสนับสนุนนค่ายา orphan drugs หลายตัว ซึ่งกฎหมาย Patient 
Protection and Affordable Care Act (2010) ส่งผลให้มีการสนับสนุนค่าใช้จ่ายเพ่ิมเติมในช่วง coverage 
gap ของ Medicare Part D ส่วนเง่ือนไขในการจ่ายค่าบริการแก่สถานบริการข้ึนอยู่กับเง่ือนไขของประกันที่
ผู้ป่วยใช้ซึ่งมีระบบการจ่ายที่หลากหลาย 
 
3. ด้านการให้บริการ (provision) แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 
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 มีการจัดต้ังศูนย์ความเป็นเลิศ (centers of excellence) ในระดับภูมิภาคข้ึนเพ่ือทําวิจัย พัฒนาการ
ป้องกัน ควบคุม วินิจฉัย และรักษาโรคหายาก ผ่านการสนับสนุนจาก Office of Rare Diseases Research 
ซึ่งถูกจัดต้ังภายใต้กฎหมาย Rare Diseases Act (2002) อย่างไรก็ดี การเข้ารับบริการของผู้ป่วยจะข้ึนอยู่กับ
เง่ือนไขประกันสุขภาพที่ผู้ป่วยมี ผู้ป่วยยังสามารถขอความช่วยเหลือจาก Patient Assistance Programs 
ของ NORD ซึ่งเป็นองค์กรเอกชนไม่แสวงหากําไร ให้ได้ใช้ยา การวินิจฉัย และเข้าถึงการศึกษาวิจัยทางคลินิก
ได้ 
  
4. ด้านทรัพยากร (resource generation) ของภาครัฐและเอกชน  
 งบประมาณจากภาครัฐที่สนับสนุนการให้บริการผู้ป่วยโรคหายากผ่านช่องทางการสนับสนุนศูนย์ความ
เป็นเลิศเก่ียวกับโรคหายากตามกลไกของกฎหมาย Rare Diseases Act (2002) และระบบประกันสุขภาพ 
Medicare และ Medicaid ที่มีการใช้งบประมาณทั้งจากรัฐบาลกลางและรัฐบาลท้องถิ่นของรัฐ งบประมาณ
จากภาคเอกชนผ่านการระดมทุนขององค์กรในเครือข่ายของ NORD มีการช่วยเหลือผู้ป่วยผ่าน Patient 
Assistance Programs   
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ญี่ปุ่น (Japan)  

ข้อมูลพ้ืนฐาน 

จํานวนประชากร 126,994,511 คน (ข้อมูลปี 2016) (34)  
รายได้ต่อหัวประชากร 38,900.57 USD (ข้อมูลปี 2016) (34)  
ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพ 10.22% ของ GDP สัดส่วนค่าใช้จ่ายภาครัฐ 84.1% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด 
สัดส่วนค่าใช้จ่าย out-of-pocket คิดเป็น 12.9% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด (ข้อมูลปี 2014) (34) 
ระบบประกันสุขภาพ ประชาชนชาวญี่ปุ่นรวมถึงผู้อยู่อาศัยตามกฎหมายทุกคนต้องทําประกันสุขภาพกับผู้
ให้บริการรายใดรายหน่ึงภายใต้ Statutory Health Insurance System (SHIS) ซึ่งกํากับดูแลโดยรัฐบาล
กลางและดําเนินการโดยรัฐบาลท้องถิ่น โดยรัฐบาลกลางเป็นผู้กําหนดอัตราค่าบริการ กําหนดชุดสิทธิ
ประโยชน์ และให้การสนับสนุนด้านงบประมาณแก่ รัฐบาลท้องถิ่น ผู้ให้บริการประกันสุขภาพ และผู้ให้บริการ
ทางการแพทย์ ประชาชนร่วมจ่าย 30% ของค่ารักษา ยกเว้นกลุ่มเด็ก ผู้สูงอายุ และผู้มีรายได้ตํ่า (จ่าย 10-
20%) ประกันสุขภาพของเอกชนนั้นเป็นเพียงส่วนเสริมประกันสุขภาพที่รัฐบาลจัดการให้ (60) 
 
 ประเทศญี่ปุ่นเป็นประเทศท่ีมีประชากรประมาณ 127 ล้านคน เป็นประเทศรายได้สูง สําหรับ
ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพเฉลี่ยต่อคนต่อปีของประเทศญี่ปุ่นน้ันใกล้เคียงกับประเทศรายได้สูงอ่ืนๆ เช่น อังกฤษ 
แคนาดา เยอรมันนี เป็นต้น (36)  
 สําหรับสถานการณ์เก่ียวกับโรคหายากในประเทศญี่ปุ่นน้ัน ในปี 2015 พบว่า มีผู้ป่วย 1.5 ล้านคน ที่
เบิกเงินค่ารักษาพยาบาลท่ีใช้ในการรักษาโรคหายาก ซึ่งในประเทศสหรัฐญี่ปุ่นใช้นิยามว่าเป็นโรคที่มีจํานวน
ผู้ป่วยน้อยกว่า 50,000 คน 

ในประเทศญี่ปุ่น โรคหายากในตอนแรกเริ่มถูกจัดอยู่ในกลุ่มโรค “Intractable diseases” หรือ 
“Nan-Byo” ในภาษาญี่ปุ่น โดยภาวะความผิดปกติแรกที่ถูกรับรองว่าเป็นโรคกลุ่มน้ี คือ Subacute Myelo-
Optico-Neuropathy (SMON) ในปี ค.ศ.1958 ช่วงหลังสงครามโลกคร้ังที่ 2 (61) 

ในปี ค.ศ.1972 Ministry of Health, Labor and Welfare ได้ดําเนินการตาม National Program 
on Rare and Intractable Diseases ซึ่งเป็นส่วนหน่ึงของระบบสาธารณสุขญี่ปุ่นซึ่งถือเป็นโครงการ
ระดับชาติที่เป็นทางการโครงการแรกของโลกท่ีเก่ียวข้องกับการจัดการโรคหายาก (62, 63) ในปี 1972 คํา
นิยามท่ีใช้สําหรับโรคกลุ่มน้ี คือ โรคที่ไม่ทราบสาเหตุ ไม่มีการรักษาที่ชัดเจน มีความเสี่ยงที่จะเกิดความทุพพล
ภาพสูง และก่อให้เกิดภาระแก่ทั้งบุคลากรทางการแพทย์และครอบครัวของผู้ป่วย จะสังเกตว่าคํานิยามน้ียัง
ไม่ได้กําหนดเกณฑ์เก่ียวกับความหายากของโรค  

ในปี 1995 Ministry of Health, Labor and Welfare ได้เพ่ิมนิยามให้รวมถึงโรคตามนิยามข้างต้นที่
มีจํานวนผู้ป่วยรวมน้อยกว่า 50,000 คน (25, 64) การพิจารณาว่าโรคใดเป็นโรคหายากน้ันถูกกําหนดโดย 
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Pharmaceutical Affairs and Food Sanitation Council ซึ่งเป็นกลุ่มผู้เช่ียวชาญท่ีทําหน้าที่เป็นที่ปรึกษา
ให้กับ Ministry of Health, Labor and Welfare ข้อมูล ณ เดือนมีนาคม 2018 มีภาวะที่ถูกนับเป็นโรคหา
ยากในญี่ปุ่นทั้งสิ้น 330 โรค (65, 66) 

ในปี 2013 ได้มีการปรับปรุงเน้ือหา National Program on Rare and Intractable Diseases ที่
ออกในปี 1972 โดยยึดหลักกลยุทธ์สําคัญ 3 ประการ คือ 1. พัฒนากลยุทธ์ในการดูแลและรักษาโรคหายาก 2. 
สร้างระบบการจ่ายค่ารักษาพยาบาลให้แก่ผู้ป่วยโรคหายากอย่างเป็นธรรม 3. สร้างความเข้าใจแก่สังคมและ
สนับสนุนการมีส่วนร่วมในสังคมของผู้ป่วยโรคหายาก (67)  

หลังจากการดําเนินการตามแผนนโยบายดังกล่าวในปี 1972 แล้ว ได้มีการออกกฎหมาย มาตรการ 
นโยบายที่สําคัญในการจัดการโรคหายาก ได้แก่ Specified Disease Treatment Research Program ในปี 
1972, การแก้ไขกฎหมาย Orphan Drug Regulation ในปี 1993, การจัดต้ัง Intractable Disease 
Information Center ในปี 1997, โครงการ Bases for Early and Exploratory Clinical Trials in 
Specific Research Areas ในปี 2011, การปรับปรุงแก้ไข National Program on Rare and Intractable 
Diseases ในปี 2013, การออกกฎหมาย Intractable Disease Health Care Act (2015) เป็นต้น 

 
1. การอภิบาลระบบ (stewardship) 
1.1 กฎหมาย (legislation) 

1.1.1 Revised Orphan Drug regulation (1993) 
มาจากการแก้ไข Pharmaceutical Affairs Act และ Drug Fund for Adverse Reaction Relief 

and Research Promotion Act ในปี 1993 ซึ่งเน้ือหาสําคัญของกฎหมาย คือ เมื่อยาตัวใดได้รับการพิจารณา
ว่าเป็นยากําพร้าโดย Pharmaceutical Affairs and Food Sanitation Council แล้วน้ัน บริษัทผู้พัฒนายา
จะได้รับผลประโยชน์จากการพัฒนายา ดังน้ี 

- สนับสนุนงบประมาณในการทําวิจัยสูงสุด 50% ของต้นทุน 
- ให้สิทธิพิเศษแก่บริษัทผู้ผลิตยาเป็นเวลา 10 ปี ในการขายยากําพร้าที่ผลิตขึ้นแต่เพียงผู้เดียว  
- สิทธิพิเศษทางภาษี tax credit 15% ของต้นทุนของการทําวิจัย 
- ลดภาษีนิติบุคคลแก่บริษัท สูงสุด 14% 
- ระบบการพิจารณาอนุมัติยาที่เร็วกว่าปกติ 
- ฟรีค่าธรรมเนียมในการย่ืนขอพิจารณายา 

 
1.1.2 การแก้ไข Services and Supports for Persons with Disabilities Act (2005) ในปี 2012 
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 การแก้ไขกฎหมายฉบับน้ีในปี 2012 ทําให้นิยามของ person with disabilities รวมถึงกลุ่มผู้ป่วย
โรคหายากไปด้วย ซึ่งส่งผลให้รัฐบาลท้องถิ่นมีความรับผิดชอบในจัดโครงการเพ่ือดูแลผู้ป่วยโรคหายาก รวมถึง
การช่วยเหลือในการช่วยผู้ป่วยโรคหายากในการหางานทําด้วย (63) 
 

1.1.3 Intractable Disease Health Care Act (2015) 
 กฎหมายฉบับน้ีซึ่งมีผลในปี 2015 ทําให้เกิดการจัดสรรงบประมาณเพ่ือสนับสนุนค่ารักษาผู้ป่วยโรคหา
ยาก โดยเป็นการร่วมส่งเงินเข้ากองทุนระหว่างรัฐบาลกลาง และรัฐบาลท้องถิ่น นอกจากน้ียังมีกลไกในการ
สนับสนุนการวิจัยเพ่ือการเข้าใจกลไกการเกิดโรค การวินิจฉัยและรักษาโรคหายากซึ่งเป็นผลจากกฎหมายฉบับ
น้ีเช่นกัน (61, 64, 68) 
  

1.2.4 แผนงานของรัฐบาลที่เก่ียวข้อง 
 แผนงาน  National Program on Rare and Intractable Diseases ของรัฐบาลญี่ปุ่นในปี 1972 ถือ
เป็นจุดเริ่มต้นชองการดูแลผู้ป่วยโรคหายากของประเทศญี่ปุ่น โดยเริ่มมีการกําหนดนิยามของโรคในกลุ่มน้ีแม้
ในตอนแรกเริ่มจะไม่ได้มีการกําหนดเกณฑ์ความหายากไว้ก็ตาม นอกจากน้ีในปีเดียวกันยังมีการจัดต้ัง 
Specified Disease Treatment Research Program ซึ่งเป็นจุดเร่ิมต้นของการสนับสนุนงานวิจัยเก่ียวกับ
โรคหายากอย่างเป็นระบบ ในปี 2011 ได้มีโครงการสนับสนุนงานวิจัยเพ่ือพัฒนาการรักษา และเครื่องมือ
ทางการแพทย์ของประเทศญี่ปุ่น คือ Bases for Early and Exploratory Clinical Trials in Specific 
Research Areas ซึ่งทางโครงการได้เลือก 5 สถาบันที่จะเป็นศูนย์วิจัยในการบุกเบิกการพัฒนาการรักษาโรค
เฉพาะด้าน โดย 4 สถาบันเน้นการพัฒนายา และอีก 1 สถาบันเน้นการพัฒนาอุปกรณ์ทางการแพทย์ โดยท่ี
สถาบัน Keio University Hospital และ University of Tokyo Hospital ซึ่งเป็น 2 ใน 5 สถาบันที่ถูกเลือก 
ได้มีแผนการที่ชัดเจนในการพัฒนาการรักษาโรคหายาก (63, 67) 

ในปี 2013 ได้มีการปรับปรุงเน้ือหา National Program on Rare and Intractable Diseases ที่
ออกในปี 1972 โดยยึดหลักกลยุทธ์สําคัญ 3 ประการ คือ 1. พัฒนากลยุทธ์ในการดูแลและรักษาโรคหายาก 2. 
สร้างระบบการจ่ายค่ารักษาพยาบาลให้แก่ผู้ป่วยโรคหายากอย่างเป็นธรรม 3. สร้างความเข้าใจแก่สังคมและ
สนับสนุนการมีส่วนร่วมในสังคมของผู้ป่วยโรคหายาก (67)   

 
1.2 ระบบข้อมูล (information system) 

1.2.1 ทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากระดับชาติ  

เน่ืองจากระบบหลักประกันสุขภาพของประเทศญี่ปุ่นประกอบกับ Intractable Disease Health 
Care Act (2015) ค่ารักษาพยาบาลของผู้ป่วยโรคหายากจะได้รับการสนับสนุนผ่านระบบหลักประกันสุขภาพ 
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ประเทศญี่ปุ่นจึงใช้ข้อมูลการเบิกจ่ายของผู้ป่วยกลุ่มน้ีเป็นทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากระดับชาติ โดยผู้ป่วยจะย่ืน
ขอรับการสนับสนุนจากศูนย์บริการสุขภาพในพ้ืนที่ ศูนย์บริการสุขภาพจะส่งต่อข้อมูลน้ีให้กับรัฐบาลท้องถิ่น 
เพ่ือนําข้อมูลเข้าสู่ระบบ ซึ่งยังพบปัญหาว่ารัฐบาลท้องถิ่นในบางพ้ืนที่ไม่ยอมส่งข้อมูลเข้าสู่ระบบ 

ข้อมูลในระบบทะเบียนจะมีการแลกเปลี่ยนกับเครือข่ายนักวิจัยที่ทํางานวิจัยเก่ียวกับโรคหายากที่ผ่าน
การพิจารณาข้อเสนอโครงการวิจัยจาก Ministry of Health, Labor and Welfare แล้ว และหลังจาก 
Intractable Disease Health Care Act (2015) มีผล ข้อมูลผู้ป่วยจะถูกแลกเปลี่ยนระหว่างผู้ให้บริการที่อยู่
ในท้องถิ่นเดียวกันได้ (61, 64) 

 
1.2.2 Intractable Disease Information Center ในปี 1997 
ศูนย์ข้อมูลผู้ป่วยโรคหายากถูกจัดต้ังขึ้นในปี 1997 โดยมีวัตถุประสงค์เพ่ือเผยแพร่ข้อมูลเก่ียวกับโรค

หายากสู่สาธารณะ รวมท้ังผู้ป่วย ผู้ให้บริการทางการแพทย์ นักวิจัย และบริษัทยา การจัดต้ังศูนย์ข้อมูลมาจาก
ความร่วมมือระหว่าง Ministry of Health, Labor and Welfare และ Japan Intractable Diseases 
Research Foundation ข้อมูลต่างๆ ถูกเผยแพร่ผ่าน website: http://www.nanbyou.or.jp/ โดยข้อมูล
ส่วนใหญ่เป็นภาษาญี่ปุ่นเท่าน้ัน (64, 69) 

 
1.2.3 โครงการ Enhanced International Information Exchange 
รัฐบาลญี่ปุ่นได้สนับสนุนงบประมาณให้แก่ วารสาร Intractable and Rare Diseases Research 

(IRDR) เพ่ือการตีพิมพ์เผยแพร่งานวิจัยเก่ียวกับโรคหายากในญี่ปุ่นสู่เครือข่ายนักวิจัยนานาชาติ โดยการ
สนับสนุนงบประมาณกระทําผ่านโครงการ Japan Society for the Promotion of Science ซึ่งดูแลโดย
Ministry of Education, Culture, Sports, Science and Technology (69) 

 
2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) 
 2.1 แหล่งที่มาของงบประมาณ (revenue collection) 
 ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพของประเทศญี่ปุ่นคิดเป็น 10.22% ของ GDP สัดส่วนค่าใช้จ่ายภาครัฐ 83.6% 
ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด (ข้อมูลปี 2014) จึงถือได้ว่าแหล่งที่มาของงบประมาณของประเทศญี่ปุ่นมา
จากรัฐบาล อย่างไรก็ดีผู้ป่วยจําเป็นต้องจ่ายเงินค่าธรรมเนียมประกันสุขภาพ (insurance premium) เพ่ือซื้อ
แผนการประกันที่รับบาลท้องถิ่นจัดให้เช่นกัน (34) 
 นอกจากน้ี ตาม Intractable Disease Health Care Act (2015) งบประมาณที่ใช้สนับสนุนค่า
รักษาพยาบาลของผู้ป่วยโรคหายากก็มาจากการร่วมสนับสนุนของรัฐบาลกลางและรัฐบาลท้องถิ่นเช่นกันทั้ง
การรักษาพยาบาลโดยทั่วไปและโรคหายากต่างก็ใช้การจัดการผ่านระบบหลักประกันสุขภาพของรัฐ SHIS 
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ทั้งสิ้น เพียงแต่โดยปกติจะมีการร่วมจ่ายแบบ co-insurance อยู่ที่ 30% ซึ่งผู้ป่วยโรคหายากสามารถเบิกค่า
รักษาผ่านกลไกตามระบบการสนับสนุนงบประมาณที่มาจาก Intractable Disease Health Care Act 
(2015) ได้ (61, 64, 68) 
 
 2.2 ระดับของการรวมความเสี่ยงและงบประมาณ (risk and fund pools) 
 ระดับการรวมความเสี่ยงของระบบประกันสุขภาพของประเทศญ่ีปุ่นน้ันอาจถือว่าได้ว่าอยู่ในระดับ
ท้องถิ่น (prefecture) ที่เป็นระดับการปฏิบัติการณ์ที่ให้บริการประกันสุขภาพของรัฐซึ่งมีประมาณ 3,400 
ท้องถิ่นทั่วประเทศ และ risk pool อีกส่วนอาจถือว่าอยู่ในระดับประเทศเน่ืองจากรัฐบาลกลางมีการสนับสนุน
งบประมาณส่วนหน่ึงเข้ามายังระบบหลักประกันสุขภาพ (60, 68) 
 
 2.3 รูปแบบการซื้อบริการ (purchasing) 
 การซื้อบริการขึ้นอยู่กับประกันสุขภาพน้ันๆ ผู้ซื้อบริการหลักจะเป็นหน่วยงานของรัฐบาลท้องถิ่นโดย
ผู้ป่วยนอกจะมีการซื้อบริการแบบ fee-for-service โดยที่รัฐบาลเป็นผู้กําหนดอัตราค่าธรรมเนียม สําหรับ
ผู้ป่วยในการซื้อบริการจะแบบ Diagnosis Procedure Combination (DPC) ซึ่งคล้ายกับระบบ Diagnosis-
related Groups (DRGs) สําหรับผู้ป่วยน้ันจะมีการจ่ายค่าธรรมเนียมการประกันสุขภาพ (insurance 
premium) สําหรับซื้อแผนประกันสุขภาพที่รัฐบาลท้องถิ่นจัดให้ และโดยทั่วไปต้องร่วมจ่าย 30% ของ
ค่าบริการ (co-insurance) ซึ่งผู้ป่วยโรคหายากสามารถเบิกค่ารักษาผ่านกลไกตามระบบการสนับสนุน
งบประมาณที่มาจาก Intractable Disease Health Care Act (2015) (60, 68) 
 หน่วยงานที่ดูแลระบบหลักประกันสุขภาพแห่งชาติของญี่ปุ่นมีกลไกในการต่อรองราคายาในกลุ่มยา
กําพร้าโดยกําหนดราคาไว้ที่ต้นทุนบวกกําไรอีก 10% (64) 
 

สรุป 
ระบบสุขภาพเพ่ือดูแลผู้ป่วยโรคหายากในประเทศญี่ปุ่นสามารถสรุปได้ดังน้ี 

1. ด้านการอภิบาลระบบ (stewardship)  
 โครงการ National Program on Rare and Intractable Diseases ที่จัดทําต้ังแต่ปี 1972 และมี
การปรับปรุงในปี 2013 โดยยึดหลัก 3 ประการ คือ 1. พัฒนากลยุทธ์ในการดูแลและรักษาโรคหายาก 2. สร้าง
ระบบการจ่ายค่ารักษาพยาบาลให้แก่ผู้ป่วยโรคหายากอย่างเป็นธรรม 3. สร้างความเข้าใจแก่สังคมและ
สนับสนุนการมีส่วนร่วมในสังคมของผู้ป่วยโรคหายาก ถือเป็นโครงการระดับชาติโครงการแรกของโลกที่
เก่ียวข้องกับการดูแลผู้ป่วยโรคหายาก 
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สําหรับกฎหมายฉบับสําคัญที่เก่ียวข้องกับการดูแลผู้ปวยโรคหายาก คือ Revised Orphan Drug 
Regulation (1993) ซึ่งมีมาตรการจูงใจบริษัทยาในการวิจัยและพัฒนาการรักษาโรคหายาก การแก้ไข 
Services and Supports for Persons with Disabilities Act (2005) ในปี 2012 ให้ persons with 
disabilities น้ันรวมถึงผ็ป่วยโรคหายากทําให้ผู้ป่วยมีสิทธิรับสวัสดิการอ่ืนๆ ของรัฐได้ และ Intractable 
Disease Health Care Act (2015) ซึ่งทําให้ลดภาระค่ารักษาพยาบาลส่วนที่เป็น co-payment ของผู้ป่วย
โรคหายากลงได้ 
 ในประเทศญี่ปุ่น โรคหายากถูกรวมเข้ากับกลุ่มโรค intractable diseases โดยมีนิยาม คือ โรคท่ีไม่
ทราบสาเหตุ ไม่มีการรักษาที่ชัดเจน มีความเสี่ยงที่จะเกิดความทุพพลภาพสูง และก่อให้เกิดภาระแก่ทั้ง
บุคลากรทางการแพทย์และครอบครัวของผู้ป่วย หรือโรคที่มีจํานวนผู้ป่วยรวมน้อยกว่า 50,000 คน นิยามน้ีถูก
กําหนดโดย Ministry of Health, Labor and Welfare การพิจารณาว่าโรคใดเป็นโรคหายากน้ันถูกกําหนด
โดย Pharmaceutical Affairs and Food Sanitation Council ซึ่งที่ทําหน้าที่เป็นที่ปรึกษาให้กับ Ministry 
of Health, Labor and Welfare 

ญี่ปุ่นใช้ข้อมูลการย่ืนขอความช่วยเหลือค่ารักษาพยาบาลผ่านศูนย์ประสานงานในท้องถิ่นเป็นระบบ
ทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากระดับชาติไปในตัว มีการจัดต้ัง Intractable Disease Information Center ซึ่งได้
รวบรวมและเผยแพร่ข้อมูลเก่ียวกับโรคหายากไว้ที่ http://www.nanbyou.or.jp/ นอกจากน้ียังมีการ  
สนับสนุนงบประมาณแก่วารสาร Intractable and Rare Diseases Research (IRDR) เพ่ือการตีพิมพ์
เผยแพร่งานวิจัยเก่ียวกับโรคหายากในญี่ปุ่นสู่เครือข่ายนักวิจัยนานาชาติ 
 
2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) สําหรับโรคหายาก 
 งบประมาณในการรักษาผู้ป่วยโรคหายากน้ันใช้ผ่านระบบหลักประกันสุขภาพตามปกติ ซึ่งประชาชน
จ่ายค่าธรรมเนียมประกันสุขภาพที่จัดให้โดยรัฐบาลท้องถิ่น ซึ่งโดยปกติจะต้องมีการร่วมจ่าย co-insurance 
30% แต่ผลจากกฎหมาย Intractable Disease Health Care Act (2015) ทําให้ผู้ป่วยโรคสามารถขอ
สนับสนุนค่าใช้จ่ายส่วนน้ีจากรัฐบาลได้ 
 
3. ด้านการให้บริการ (provision) แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 
 การให้บริการกระทําผ่านระบบบริการตามปกติ โดยมีศูนย์เช่ียวชาญเฉพาะด้านโรคหายากภายใต้
โครงการ Bases for Early and Exploratory Clinical Trials in Specific Research Areas จํานวน 5 
สถาบัน ได้แก่ Keio University Hospital และ University of Tokyo Hospital เป็นต้น 
  
4. ด้านทรัพยากร (resource generation) ของภาครัฐและเอกชน  
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 เน่ืองจากระบบการดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายากกระทําผ่านระบบหลักประกันสุขภาพที่มีอยู่แล้ว โดย
ที่มาของงบประมาณ คือ งบประมาณภาครัฐ และประชาชนที่จ่ายเงินซื้อประกันสุขภาพที่จัดโดยรัฐบาล
ท้องถิ่น 
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ฟิลิปปินส์ (Philippines) 

ข้อมูลพ้ืนฐาน 

จํานวนประชากร 103,320,222 คน (ข้อมูลปี 2016) (34)  
รายได้ต่อหัวประชากร 2,951.07 USD (ข้อมูลปี 2016) (34)  
ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพ 4.71% ของ GDP สัดส่วนค่าใช้จ่ายภาครัฐ 34.3% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด 
สัดส่วนค่าใช้จ่าย out-of-pocket คิดเป็น 53.7% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด (ข้อมูลปี 2014) (34) 
ระบบประกันสุขภาพ ประชาชนชาวฟิลิปปินส์ประมาณ 85% อยู่ภายใต้ National Health Insurance 
Program ซึ่งถือเป็นแผนประกันสุขภาพแผนหน่ึงที่รัฐบาลจัดให้ถูกบริหารจัดการโดย Philippine Health 
Insurance Corporation (PhilHealth) การจ่ายค่าธรรมเนียมประกันสุขภาพคร่ึงหน่ึงมาจากลูกจ้างและอีก
ครึ่งหน่ึงมาจากนายจ้าง สําหรับประชาชนที่ยากจนรัฐบาลจะเป็นผู้จ่ายค่าธรรมเนียมประกันสุขภาพให้ทั้งหมด 
โดยกลุ่มน้ีมีประมาณคร่ึงหน่ึงของผู้เอาประกันของ National Health Insurance Program สถานบริการส่วน
ใหญ่เป็นของเอกชน (ประมาณ 60% ของสถานบริการท้ังหมด) ในส่วนของสถานบริการของรัฐบาลน้ันส่วน
ใหญ่อยู่ภายใต้การจัดการของหน่วยปกครองท้องถิ่น (Local Government Unit) ทําให้มีสถานบริการที่ดูแล
โดยรัฐบาลกลางเพียง 10% ของสถานบริการของรัฐบาลเท่าน้ัน (70, 71) 
 
 ประเทศฟิลิปปินส์เป็นประเทศท่ีมีประชากรประมาณ 103 ล้านคน เป็นประเทศรายได้ปานกลางค่อน
ตํ่า สําหรับค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพเฉลี่ยต่อคนต่อปีอยู่ที่ 4.71% ของ GDP ซึ่งตํ่ากว่ากลุ่มประเทศรายได้สูง
ประมาณคร่ึงหน่ึง (34, 72) 
 ข้อมูลจากปี 2017 พบว่า มีผู้ป่วยได้เข้ามาลงทะเบียนเพ่ือรับการรักษาเป็นผู้ป่วยโรคหายากทั้งสิ้น 
319 คน และป่วยเป็นโรคหายาก 63 โรค โดยนิยามของโรคหายากในประเทศฟิลิปปินส์ คือ มีผู้ป่วยน้อยกว่า 
1 ใน 20,000 คน (73) 

ในปี 1991 ผู้เช่ียวชาญด้านการแพทย์จาก Institute of Human Genetics ของสถาบันสุขภาพ
แห่งชาติ และมหาวิทยาลัยมะนิลาของฟิลิปปินส์ ได้มีการทํางานร่วมกับผู้ป่วยโรคหายากที่ได้อุทิศร่างกายให้
สําหรับใช้ในการดําเนินการทดลองทางคลินิก เพ่ือที่จะสร้างความตระหนักเก่ียวกับโรคหายากในประเทศและ
นําไปสู่การพัฒนาด้านสุขภาพของผู้ป่วยโรคหายากในฟิลิปปินส์ให้มากย่ิงขึ้น  

ขณะเดียวกันแพทย์ผู้เช่ียวชาญเหล่าน้ีได้ร่วมกันจัดหาแหล่งเงินทุนทั้งจากต่างประเทศและในประเทศ 
พร้อมทั้งได้ให้บริษัทยาผลิต สูตรอาหาร ยา และเอนไซม์ สําหรับใช้ในการรักษาเพ่ือช่วยสนับสนุนและปรับปรุง
คุณภาพชีวิตของผู้ป่วย อย่างไรก็ตามความเคลื่อนไหวเพ่ือช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากในประเทศฟิลิปปินส์กลับ
ไม่ได้รับการให้ความช่วยเหลือจากภาครัฐและภาคเอกชน ดังน้ันการรักษาจึงเป็นเรื่องยาก และค่าใช้จ่ายในการ
รักษาที่สูงด้วยน้ันย่ิงส่งผลกระทบให้ผู้ป่วยไม่สามารถเข้าถึงการให้การรักษาได้ (73) 
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  ต่อมาในปี 1997 ประเทศฟิลิปปินส์ได้เห็นถึงความจําเป็นที่ควรจะมีการจัดต้ังศูนย์การคัดกรองเด็ก
แรกเกิดขึ้น เพ่ือเป็นห้องปฏิบัติการกลางสําหรับทําการทดสอบคัดกรองเด็กแรกเกิดทั้งหมดของประเทศ
ฟิลิปปินส์ (National Comprehensive Newborn Screening System) เน่ืองจากโรคหายาก 75% เป็นโรค
ที่เกิดขึ้นในเด็ก และ 80% เป็นโรคที่เกิดจากระบบพันธุกรรม อย่างไรก็ตามชาวฟิลิปปินส์ จําเป็นจะต้องจ่าย
ค่าบริการส่วนน้ีเองประมาณ 12 USD/ครั้ง ส่งผลให้การคัดกรองเด็กแรกเกิดน้ียังคงเป็นภาระสําหรับ
ครอบครัวที่มีฐานะยากจนเพราะประชาชนชาวฟิลิปปินส์มีรายได้ต่อหัวน้อย (22)  

ในปี 2004 รัฐบาลได้มีการออกกฎหมาย Newborn Screening Act (2004) ขึ้นซึ่งมีวัตถุประสงค์
เพ่ือที่จะมั่นใจได้ว่าเด็กแรกเกิดทุกคนสามารถเข้าถึงการตรวจคัดกรองด้านพันธุกรรมบางอย่างที่สามารถส่งผล
ให้เด็กแรกเกิดพิการ มีโรคแทรกซ้อนหรือสามารถเสียชีวิตได้หากไม่ได้ตรวจพบก่อนและไม่ได้รับการรักษา 
และเพ่ือที่จะจัดต้ังและรวบรวมระบบการคัดกรองเด็กแรกเกิดสําหรับระบบสาธารณสุข นอกจากน้ียังเป็นการ
สร้างความตระหนักให้แก่บุคลากรด้านการแพทย์ทุกคนรวมถึงพ่อแม่เด็กถึงข้อดีของการตรวจคัดกรองเด็กแรก
เกิด เพราะสามารถป้องกันเด็กแรกเกิดได้จากความพิการและความตายได้ (74)   

ในปี 2006 ได้มีการจัดต้ังองค์กร The Philippines Society for Orphan Disorders, Inc. (PSOD) 
ซึ่งเป็นองค์กรที่ไม่แสวงหากาํไรทําหน้าที่เป็นกลุ่มสนับสนุนให้ความช่วยเหลือผู้ป่วยโรคท่ีหาได้ยากที่มีจํานวน
เพ่ิมมากขึ้นและต้องได้รับการสนับสนุนด้านค่าใช้จ่ายในการเข้ารับการรักษา และ PSOD เป็นกําลังสําคัญที่
ช่วยผลักดันให้มีการออกกฎหมาย Rare Disease Act (2015) ในปี 2015 ฟิลิปปินส์ได้มีการออกกฎหมายโรค
หายากข้ึน จากรายงานปี 2017 (เดือนมกราคม) ของ PSOD พบว่ามีโรคหายากจํานวน 63 โรคทีม่ีผูป่้วย
ฟิลิปปินส์รวมทั้งหมดจํานวน 319 คน ได้เขา้มาลงทะเบียนเข้ารับการรักษาเป็นผู้ป่วยโรคหายาก โดยโรคที่พบ
มาที่สุดคือ Maple Syrup Urine Disease (MSUD) (73) 

 

1. การอภิบาลระบบ (stewardship) 
1.1 กฎหมาย (legislation) 

1.1.1 Rare Disease Act (2015) 
 ประเทศฟิลิปปินส์เป็นประเทศแรกในภูมิภาคเอเชียตะวันออกเฉียงใต้ ที่มีแผนยุทธศาสตร์ระดับชาติ
เก่ียวกับการบริหารจัดการโรคหายากผ่านการออกกฎหมาย Rare Diseases Act (2015) (22) ซึ่งมี
วัตถุประสงค์ 2 ข้อดังน้ี 
 1. เพ่ิมการการเข้าถึงบริการทางการแพทย์ของผู้ป่วยโรคหายากหรือผู้ป่วยที่สงสัยว่าเป็นโรคหายาก 
ดังน้ี  

 การจัดต้ังระบบสุขภาพสําหรับโรคหายากที่ครอบคลุมและมีความย่ังยืนในระบบบริการ
สาธารณสุข  
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 จัดทําทะเบียนเกี่ยวกับโรคหายากท่ีมีข้อมูลเก่ียวกับ เช่น ผู้ป่วยโรคหายาก โรคหายากที่พบ
ในฟิลิปปินส์ ยากําพร้าและผลิตภัณฑ์ทางการแพทย์อ่ืน  

 การรณรงค์ให้ข้อมูลเก่ียวกับโรคหายากเพ่ือค้นหาผู้ป่วยโรคหายากและช่วยประชาชนทั่วไป
มีความเข้าใจโรคหายาก และความต้องการของผู้ป่วยโรคหายาก 

 การสนับสนุนการสร้างเครือข่ายผู้มีส่วนได้ส่วนเสียที่เก่ียวข้องอย่างสมํ่าเสมอ 
2. การสร้างแรงจูงใจด้านระเบียบและงบประมาณเพ่ือสนับสนุนงานวิจัยเก่ียวกับโรคหายาก เพ่ือ

พัฒนาการรักษาหรือนําเข้ายากําพร้าจากต่างประเทศ 
เน้ือหาสําคัญของ Rare Disease Act (2015) มีดังน้ี  
1. การจัดทําระบบทะเบียนผู้ป่วยโรคหายาก และบังคับให้มีการข้ึนทะเบียนผู้ป่วยที่ได้รับการวินิจฉัยเป็น

โรคหายาก 
2. พัฒนาศักยภาพบุคลากรในการดูแลผู้ป่วยโรคหายาก 
3. การจัดผู้ป่วยโรคหายากเป็น persons with disabilities ทําให้สามารถรับสิทธิประโยชน์ด้านต่างๆ 

ของ persons with disabilities รวมทั้งส่วนลดด้านการบริการด้านสุขภาพและยารักษาโรค  
4. ให้มีการแต่งต้ัง Rare Disease Technical Working Group (RDTWG) ซึ่งทําหน้าที่ให้ข้อมูลแก่ 

Department of Health ในการกําหนดว่าโรคใดเป็นโรคหายาก และกําหนดว่ายาหรือผลิตภัณฑ์ทาง
การแพทย์ที่ใช้รักษาโรคหายาก 

5. การสนับสนุนการคัดกรองเด็กแรกเกิดในคลินิกอย่างต่อเน่ือง 
6. ผู้ป่วยโรคหายากได้รับสิทธิประโยชน์หลักประกันสุขภาพของรัฐบาล โดยใช้งบประมาณจากภาษีสุรา

และยาสูบ (Sin tax)  
7. การยกเว้นภาษีสําหรับเงินบริจาคเพ่ืองานวิจัยเก่ียวกับโรคหายากหรือสําหรับการจัดซื้อยา/ผลิตภัณฑ์

กําพร้า หรือยา/ผลิตภัณฑ์กําพร้าที่ได้มีการรับรองจากองค์การอาหารและยาแล้วก็จะได้รับการยกเว้น
ภาษีเช่นกัน (75) 
 
1.1.2 Newborn Screening Act (2004) 
กฎหมายสําคัญอีกฉบับของฟิลิปปินส์ที่มีความเกี่ยวข้องกับการดูแลผู้ป่วยโรคหายาก คือ Newborn 

Screening Act (2004) เหตุผลเน่ืองจากโรคหายากส่วนใหญ่เป็นโรคทางพันธุกรรมการคัดกรองต้ังแต่แรกเกิด
จึงถือเป็นหน่ึงในกระบวนการดูแลรักษาผู้ป่วยกลุ่มน้ีที่สําคัญ 

วัตถุประสงค์ของกฎหมายฉบับน้ี คือ เพ่ือให้ทารกแรกเกิดทุกคนสามารถเข้าถึงการคัดกรองโรคทาง
พันธุกรรมต้ังแต่แรกเกิด เพ่ือสร้างระบบการคัดกรองข้ึนเป็นสวนหน่ึงของระบบบริการสาธารณสุข เพ่ือทําให้
ผู้ให้บริการสาธารณสุขตระหนักถึงความสําคัญของการคัดกรองและมีหน้าที่จัดการให้ทารกแรกเกิดมีโอกาสที่
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จะได้รับการคัดกรอง และเพ่ือทําให้พ่อแม่เกิดความตระหนักในความรับผิดชอบที่จะป้องกันผลกระทบทางด้าน
สุขภาพต่อทารกแรกเกิดผ่านการคัดกรองทารกแรกเกิด 

ภายใต้กฎหมายฉบับน้ีได้มีการจัดต้ัง คณะกรรมการการคัดกรองทารกแรกเกิดขึ้นโดยกระทรวง
สาธารณสุขเพ่ือดูแลภาพรวมทั้งประเด็นโรคที่ควรคัดกรอง การกําหนดค่าบริการคัดกรอง ดูแลเรื่องคุณภาพ
ของการให้บริการคัดกรองทารกแรกเกิด ให้กระทรวงสาธารณสุขจัดต้ังและรับรองศูนย์การคัดกรองทารกแรก
เกิดทั่วประเทศให้ประชาชนสามารถเข้าถึงบริการได้ และให้มีการจัดต้ัง Newborn Screening Reference 
Center เพ่ือรวบรวมและจัดการฐานข้อมูลการคัดกรองทารกแรกเกิด รวมถึงจัดทําทะเบียนการคัดกรอง และ
เป็นหน่วยงานวิชาการในการให้ความรู้และพัฒนาศักยภาพศูนย์การคัดกรองทารกแรกเกิดทั่วประเทศ (76) 

ในปี 2013 ได้มีการเพ่ิมการคัดกรองจากเดิม 6 ภาวะ คือ Congenital hypothyroidism, 
Congenital adrenal hyperplasia, Phenylketonuria, Glucose-6- phosphate dehydrogenase 
deficiency, Galactosemia และ Maple syrup urine disease เป็น 22 ภาวะโดยเพ่ิมกลุ่มความผิดปกติ
ของฮีโมโกลบิน และภาวะความผิดปกติของ metabolism ของ organic acid, fatty acid oxidation และ
amino acid โดยมีการเก็บค่าธรรมเนียมการคัดกรอง 550 Philippine pesos (ประมาณ 330 บาท) สําหรับ
การคัดกรอง 6 ภาวะ และ 1,500 Philippine pesos (ประมาณ 900 บาท) สําหรับการคัดกรอง 22 ภาวะ 
(77)  

 

1.2 ระบบข้อมูล (information system) 
1.2.1 ทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากระดับชาติ  

กฎหมาย Rare Disease Act (2015) ได้ระบุให้ Department of Health  และ National 
Institutes of Health ร่วมมือกันเพ่ือสร้างระบบทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากขึ้น ซึ่งอยู่ในระหว่างการดําเนินการ 
(78) ส่วน PSOD ซึ่งเป็นองค์กรภาคประชาสังคมได้มีผู้ป่วยมาขึ้นทะเบียนเป็นโรคหายากจํานวน 319 คน 
(มีนาคม 2017) (79) 

 

2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) 
 2.1 แหล่งที่มาของงบประมาณ (revenue collection) 
 ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพของประเทศฟิลิปปินส์คิดเป็น 4.71% ของ GDP สัดส่วนค่าใช้จ่ายภาครัฐ 
34.3% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด สัดส่วนค่าใช้จ่าย out-of-pocket คิดเป็น 53.7% ของค่าใช้จ่าย
ด้านสุขภาพทั้งหมด (ข้อมูลปี 2014) จึงถือได้ว่าแหล่งที่มาของงบประมาณหลักของประเทศฟิลิปินส์มาจาก
ภาคเอกชนและครัวเรือน (34) สําหรับงบประมาณเพ่ิมเติมสําหรับผู้ป่วยโรคหายากน้ันมีที่มาของงบประมาณ
เพ่ิมเติม คือ มาจากภาษีสุราและยาสูบ (Sin tax) 
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 2.2 ระดับของการรวมความเสี่ยงและงบประมาณ (risk and fund pools) 
 ระดับการรวมความเสี่ยงของระบบประกันสุขภาพของประเทศฟิลลิปินส์น้ันแยกตามประเภทของ
สถานบริการซึ่งแบ่งได้เป็น 2 ประเภทใหญ่ๆ คือ สถานบริการที่ขึ้นกับกระทรวงสาธารณสุข (รัฐบาลกลาง) 
และสถานบริการท่ีขึ้นกับรัฐบาลท้องถิ่น โดยโรงพยาบาลที่ขึ้นกับกระทรวงสาธารณสุขได้รับงบประมาณ
โดยตรงจากรัฐบาลกลางและสามารถเก็บค่าบริการเพ่ิมเติมได้ระดับการรวมความเสี่ยงของโรงพยาบาล
ประเภทนี้จึงอยู่ในระดับประเทศภายในโรงพยาบาลประเภทเดียวกันเอง สําหรับสถานบริการที่ขึ้นกับรัฐบาล
ท้องถิ่นน้ัน ได้รับงบโดยตรงจารัฐบาลท้องถิ่นและสามารถเก็บค่าบริการเพ่ิมเติมได้เล็กน้อย ระดับการรวม
ความเสี่ยงของงบประมาณก้อนน้ีจึงอยู่ในระดับท้องถิ่นที่สถานบริการต้ังอยู่ นอกจากน้ีสถานบริการไม่ว่าจะอยู่
ภายใต้สังกัดใดหากผ่านการประเมินจาก PhilHealth สามารถได้รับงบประมาณจาก PhilHealth อีกทางหน่ึง
ด้วย 
 อย่างไรก็ตาม ค่าใช้จ่ายสําหรับการรับบริการผู้ป่วยในและค่ายานั้นส่วนใหญ่มีที่มาของงบประมาณ
จาก out-of-pocket ของประชาชนเป็นหลัก 
 
 2.3 รูปแบบการซื้อบริการ (purchasing) 
 สําหรับบริการสุขภาพปฐมภูมิและผู้ป่วยนอกในฟิลิปปินส์ส่วนใหญ่จะเป็นการรับบริการฟรีโดยหน่วย
บริการจะได้รับงบประมาณตามต้นสังกัดและงบประมาณจาก PhilHealth ดังที่อธิบายไปแล้วข้างต้น สําหรับ
การบริการผู้ป่วยในสถานบริการสามารถเก็บค่าใช้จ่ายได้เอง และสําหรับค่ายาจะจ่ายโดยงบประมาณของ
รัฐบาลหรือ PhilHealth บางส่วน และเป็น out-of-pocket ที่ผู้ป่วยจ่ายเองในส่วนที่เหลือ 
 สําหรับการจัดบริการให้แก่ผู้ป่วยโรคหายากในประเทศฟิลิปปินส์ตาม Rare Disease Act (2015) น้ัน 
มีโครงการที่เป็นรูปธรรมแล้ว คือ Rare Disease Medicines Access Program (RDMAP) ซึ่งในขั้นต้นน้ีเป็น
โครงการที่จะให้บริการ Enzyme Replacement Therapy (ERT) ฟรีแก่ผู้ป่วย Gaucher disease ชนิดที่ 1 
และ 3 (80) 
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ตารางที่ 5 สรุปเหตุการณ์สําคัญเก่ียวกับการบริหารจัดการของโรคหายากในฟิลิปปินส ์

ปี เหตุการณ์ 
1991 กลุ่มแพทย์ผู้เช่ียวชาญและผู้ป่วยโรคหายากได้ร่วมกันดําเนินการทดลองทางคลินิก 
1995 การออกกฎหมาย National Health Insurance Act และจัดต้ังโครงการประกันสุขภาพ

แห่งชาติฟิลิปปินส์ (Philippine Health Insurance Corporation) 
1997 จัดต้ังศูนย์การคัดกรองเด็กแรก 
2004  ได้มีการออกกฎหมาย Newborn Screening Act (2004) 
2006 Philippine Society for Orphan Disorders, Inc. (PSOD) ได้ถูกจัดต้ังขึ้น 
2012 กฎหมาย Sin Tax Reform Law (RA 10351) 
2015 กฎหมายโรคหายาก Rare Diseases Act (2015) 

 
 
สรุป 

ระบบสุขภาพเพ่ือดูแลผู้ป่วยโรคหายากในประเทศฟิลิปปินส์สามารถสรุปได้ดังน้ี 
1. ด้านการอภิบาลระบบ (stewardship)  
 กฎหมายที่เก่ียวข้องกับโรคหายากของฟิลิปปินส์ฉบับแรก คือ Newborn Screening Act (2004) 
เพ่ือส่งเสริมการคัดกรองโรคทางพันธุกรรมต้ังแต่แรกเกิด และให้มีการจัดต้ัง Newborn Screening 
Reference Center เพ่ือจัดการฐานข้อมูลการคัดกรองทารกแรกเกิด นอกจากน้ันยังมี Rare Disease Act 
(2015) ซึ่งเป็นกฎหมายฉบับแรกเกี่ยวกับโรคหายากโดยตรงในภูมิภาคเอเชียตะวันออกเฉียงใต้ โดยเน้ือหามีทั้ง
ในแง่จูงใจให้มีการพัฒนาหรือนําเข้าการรักษาสําหรับโรคหายาก การพัฒนาระบบบริการ และระบบสนับสนุน
บริการสําหรับโรคหายาก มีการกําหนดให้ผู้ป่วยโรคหายามีสถานะ persons with disabilities มีการจัดต้ัง 
Rare Disease Technical Working Group เพ่ือกําหนดว่าโรคใดเป็นโรคหายาก (กําหนดนิยามเบื้องต้นไว้ที่ 
< น้อยกว่า 1 ใน 20,000 คน) และมีการระบุว่าให้ใช้งบประมาณจาก sin tax 
 ระบบฐานข้อมูลของภาครัฐภายใต้ Rare Disease Act (2015) อยู่ในระหว่างการดําเนินการ สําหรับ
ฐานข้อมูลขององค์กรภาคประชาสังคม คือ  PSOD มีผู้ป่วยมาขึ้นทะเบียนเป็นโรคหายากจํานวน 319 
 
2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) สําหรับโรคหายาก 
 มีการกําหนดไว้ใน Rare Disease Act (2015) ว่าให้ใช้งบประมาณในการจัดการโรคหายากจาก โดย
ใช้งบประมาณจากภาษีสุราและยาสูบ (Sin tax) สําหรับการคัดกรองทารกแรกเกิดน้ันมีค่าใช้จ่ายที่ประชาชน
ต้องร่วมจ่ายอยู่ที่ 550 Philippine pesos (330 บาท) สําหรับการคัดกรอง 6 ภาวะ และ 1,500 Philippine 
pesos (900 บาท) สําหรับการคัดกรอง 22 ภาวะ 
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3. ด้านการให้บริการ (provision) แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 
 การให้บริการที่จําเพาะสําหรับโรคหายากในขณะน้ี มี 2 ส่วนหลัก คือ การคัดกรองในกลุ่มทารกแรก
เกิดซึ่งสามารถคัดกรองได้สูงสุด 22 ภาวะ และโครงการ Rare Disease Medicines Access Program 
(RDMAP) ซึ่งในขั้นต้นได้มีการให้บริการ Enzyme Replacement Therapy (ERT) ฟรีแก่ผู้ป่วย Gaucher 
disease ชนิดที่ 1 และ 3 
  
4. ด้านทรัพยากร (resource generation) ของภาครัฐและเอกชน  
 แหล่งที่มาของงบประมาณภาครัฐในการจัดบริการให้แก่ผู้ป่วยโรคหายาก คือ ภาษีสุราและยาสูบ (Sin 
tax) สําหรับภาคเอกชนมีองค์กร PSOD ที่คอยระดมทุนช่วยเหลือและจัดทําโครงการสําหรับผู้ป่วย 
โรคหายาก 
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ผลจากการทบทวนวรรณกรรมในประเทศไทย 

ข้อมูลพ้ืนฐาน 

จํานวนประชากร 68,863,514 คน (ข้อมูลปี 2016) (34)  
รายได้ต่อหัวประชากร 5910.62 USD (ข้อมูลปี 2016) (34)  
ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพ 4.12% ของ GDP สัดส่วนค่าใช้จ่ายภาครัฐ 77.8% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด 
สัดส่วนค่าใช้จ่าย out-of-pocket คิดเป็น 11.9% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด (ข้อมูลปี 2014) (34) 
ระบบประกันสุขภาพ ประชาชนชาวไทย 99.4% มีประกันสุขภาพภายใต้นโยบายหลักประกันสุขภาพถ้วน
หน้าที่รัฐจัดให้ 73.7% ของผู้มีสิทธิอยู่ภายใต้สิทธิหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า 17.2% ของผู้มีสิทธิอยู่ภายใต้
สิทธิประกันสังคม 7.4% ของผู้มีสิทธิอยู่ภายใต้สิทธิสวัสดิการการรักษาพยาบาลของข้าราชการ (81) 
 
 ประเทศไทยเป็นประเทศที่มีประชากรประมาณ 69 ล้านคน เป็นประเทศรายได้ปานกลางค่อนสูง 
สําหรับค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพเฉลี่ยต่อคนต่อปีเมื่อคิดเป็นสัดส่วนต่อ GDP ของประเทศไทยน้ันตํ่ากว่ากลุ่ม
ประเทศรายได้สูงอ่ืนๆ เช่น ญี่ปุ่น อังกฤษ แคนาดา เยอรมันนี เป็นต้น โดยคิดเป็นประมาณครึ่งหน่ึงของ
ประเทศกลุ่มรายได้สูงดังกล่าว (36)  
 ในประเทศไทยยังไม่เคยมีการกําหนดนิยามชองโรคหายากไว้ในกฎหมาย มีเพียงประกาศสํานักงาน
คณะกรรมการอาหารและยา เรื่อง บัญชีรายการยากําพร้า พ.ศ.2560ที่มีการให้คํานิยามของยากําพร้าที่มีส่วน
เก่ียวข้องกับโรคหายาก โดยยากําพร้าในประกาศฉบับดังกล่าว หมายถึง “ยาที่มีความจําเป็นต้องใช้เพ่ือวินิจฉัย 
บรรเทา บําบัด ป้องกัน หรือรักษาโรคที่พบได้น้อย หรือโรคที่เป็นอันตรายร้ายแรง หรือโรคที่ก่อให้เกิดความ
ทุพพลภาพอย่างต่อเน่ือง หรือยาที่มีอัตราการใช้ตํ่าโดยไม่มียาอ่ืนมาใช้ทดแทนได้ และมีปัญหาการขาดแคลน” 
(82) ถ้อยคําที่ระบุถึงว่า “โรคที่พบได้น้อย” ในนิยามดังกล่าวอาจหมายรวมถึง กลุ่มโรคหายาก อย่างไรก็ดีเคย
มีกรณีที่มีการนํายาสําหรับโรคหายากท่ีใช้ในต่างประเทศมาขึ้นทะเบียนในประเทศไทยโดยขอย่ืนผ่านสถานะ
ยากําพร้าแต่ไม่ได้รับการพิจารณาว่าเป็นยากําพร้า (ข้อมูลจากการสัมภาษณ์กลุ่มแพทย์เวชพันธุศาสตร์ และ
บุคลากรของบริษัทยา) 
 ทีมวิจัยได้รวบรวมจํานวนผู้ป่วยโรคหายากจาก 3 หน่วยงานที่ยินดีให้ข้อมูล คือ มูลนิธิโรคพันธุกรรม
แอลเอสดี มูลนิธิโรคกล้ามเน้ืออ่อนแรง และสํานักงานประกันสังคม โดยมูลนิธิทั้ง 2 แห่งได้ให้ข้อมูลผู้ป่วยส่วน
ที่ทางมูลนิธิเป็นผู้รวบรวมไว้มาให้ สําหรับข้อมูลจํานวนผู้ป่วยโรคหายากที่สํานักงานประกันสังคมได้ทําการ
สืบค้นจากฐานข้อมูลผู้ใช้สิทธิประกันสังคม โดยนักวิจัยได้สุ่มรายช่ือโรคหายากจากฐานข้อมูล Genetic and 
Rare Diseases Information Center (GARD) เพ่ือแสดงเป็นตัวอย่าง เนื่องจากยังไม่มีการให้นิยามโรคหา
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ยากหรือการจัดทํารายช่ือโรคหายากในประเทศไทย ได้จํานวนผู้ป่วยที่รวบรวมจากฐานข้อมูลของแต่ละ
หน่วยงานได้ดังตารางที่ 6, 7 และ 8 ตามลําดับ 
 
ตารางที่ 6 จํานวนผู้ป่วยกลุ่มโรค LSD ในประเทศไทย (มีนาคม 2561) 

ช่ือโรค จํานวนผู้ป่วยในประเทศไทย (คน) 

Mucopolysaccharidoses (MPS) 38 

Gaucher disease 16 

Pompe disease  4 

Fabry disease 2 

ท่ีมา: มูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดี 
 
ตารางที่ 7 จํานวนผู้ป่วยกลุ่มโรคกล้ามเน้ืออ่อนแรงหายากในประเทศไทย (มีนาคม 2561) 

ช่ือโรค จํานวนผู้ป่วยในประเทศไทย (คน) 

Duchenne Muscular Dystrophy 58 

Ocular myasthenia gravis 29 

Spinal muscular atrophy 25 

Charcot–Marie–Tooth 16 

Brachial plexus injury 9 

Congenital myopathy 9 

Systemic myasthenia gravis 7 

Congenital muscular dystrophy 6 

Guillain-Barré Syndrome 6 

Non-specific muscular 
dystrophy 

5 

Peroneal nerve injury 4 

Polymyositis 4 
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ช่ือโรค จํานวนผู้ป่วยในประเทศไทย (คน) 

Chronic inflammatory 
demyelinating polyneuropathy 

3 

Congenital myasthenic 
syndrome 

3 

Emery-Dreifuss muscular 
dystrophy 

3 

Gait abnormality 3 

COL6A1 muscular dystrophy 2 

Facioscapulohumeral muscular 
dystrophy 

2 

Glutaric aciduria type II with 
neck drop and weakness 

2 

Hypokalemic periodic paralysis 2 

Juvenile dermatomyositis 2 

Necrotizing autoimmune 
myopathy 

2 

Sciatic neuropathy 2 

Ullrich congenital muscular 
dystrophy 

2 

Acute motor axonal 
neuropathy (AMAN) in acute 
lymphoblastic leukemia 
patients (unlikely from 
chemotherapy) 

1 

Distal myopathy 1 

Sensory polyneuropathy in 
diabetic patients 

1 
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ช่ือโรค จํานวนผู้ป่วยในประเทศไทย (คน) 

Miller Fisher syndrome 1 

Hirayama disease 1 

HyperCKemia 1 

Left L2-4 Plexopathy 1 

Limb-girdle muscular 
dystrophy type 2B 

1 

Monomelic amyotrophy with 
peripheral neuropathy 

1 

Myalgia 1 

Myofibrillar myopathy 1 

ท่ีมา: มูลนิธิโรคกล้ามเนื้ออ่อนแรง 
 
ตารางที่ 8 จํานวนผู้ป่วยกลุ่มโรคหายากบางโรคจากฐานข้อมูลสํานักงานประกันสังคมปี 2559 

ช่ือโรค รหัสโรค (ICD-10) จํานวนผู้ป่วย (คน) 

Alpha-1-Antitrypsin deficiency E880 2,295 

Crohn's disease K50 1,106 

Dercum's disease E882 376 

Devic's disease G360 261 

Cystic fibrosis E84 167 

Duchenne muscular dystrophy G710 147 

Amyotrophic lateral sclerosis G122 137 

Tardive dyskinesia G240 52 

Cystinosis E720 41 

Progressive multifocal 
leukoencephalopathy 

A812 31 
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ช่ือโรค รหัสโรค (ICD-10) จํานวนผู้ป่วย (คน) 

Tay-Sachs disease E750 29 

Huntington disease G10 24 

Fahr's disease G238 19 

Gaucher disease / Niemann-
Pack disease 

E752 19 

Tourette syndrome F952 16 

Xeroderma pigmentosum Q821 6 

Landau Kleffner syndrome E803 1 

ท่ีมา: สํานักงานประกันสังคม 
 
1. การอภิบาลระบบ (stewardship) 
1.1 กฎหมาย (legislation) 

 ประเทศไทยยังไม่มีกฎหมายท่ีเก่ียวกับการดูแลผู้ป่วยโรคหายากโดยตรง มีเพียงประกาศของ
หน่วยงานราชการในประเด็นที่มีความเกี่ยวข้องกับการดูแลผู้ป่วยกลุ่มน้ี คือ ประกาศสํานักคณะกรรมการ
อาหารและยา เรื่องบัญชีรายการยากําพร้า พ.ศ.2560 โดยตามประกาศนี้ ยากําพร้า หมายถึง “ยาที่มีความ
จําเป็นต้องใช้เพ่ือวินิจฉัย บรรเทา บําบัด ป้องกัน หรือรักษาโรคที่พบได้น้อย หรือโรคที่เป็นอันตรายร้ายแรง 
หรือโรคที่ก่อให้เกิดความทุพพลภาพอย่างต่อเน่ือง หรือยาท่ีมีอัตราการใช้ตํ่าโดยไม่มียาอ่ืนมาใช้ทดแทนได้ 
และมีปัญหาการขาดแคลน” (82) 

จะเห็นได้ว่าคํานิยามของยากําพร้าได้มีการระบุคําว่า “โรคที่พบได้น้อย” ซึ่งอาจตีความได้ว่า หมายรวมถึงกลุ่ม
โรคหายาก แต่ในทางปฏิบัติ เคยเกิดกรณีที่ มีความพยายามขึ้นทะเบียนยาที่ใช้รักษาโรคหายากตามนิยามของ
ประเทศสหรัฐอเมริกาในประเทศไทยโดยใช้ช่องทางของยากําพร้าดังกล่าว เมื่อส่งเข้ากระบวนการขึ้นทะเบียน
ของสํานักงานคณะกรรมการอาหารและยา (อย.) ของประเทศไทยแล้วกลับไม่ถูกจัดเป็นยากําพร้า ทําให้ต้องใช้
กระบวนการพิจารณาเหมือนยาปกติซึ่งต้องใช้ระยะเวลาในการพิจารณาประมาณ 1-2 ปีจึงสามารถข้ึน
ทะเบียนได้ (ข้อมูลจากการสัมภาษณ์กลุ่มแพทย์เวชพันธุศาสตร์ และบุคลากรของบริษัทยา) ข้อมูลที่ได้จากทาง 
อย. คือ กําลังมีการดําเนินงานเพื่อนําผู้เช่ียวชาญด้านโรคหายากเข้ามามีส่วนร่วมในการพิจารณาประเด็น
เก่ียวกับยากลุ่มน้ีในอนาคต (ข้อมูลจากตัวแทน อย. ที่เข้าร่วมประชุมรับฟังและแลกเปลี่ยนความคิดเห็นต่อผล
การทบทวนวรรณกรรมโครงการการสังเคราะห์งานวิจัยเพ่ือพัฒนาระบบสุขภาพสําหรับโรคหายากในประเทศ
ไทย) 
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ประกาศข้างต้นได้มีรายช่ือยาใช้ในการรักษาหรือวินิจฉัยโรคที่อาจจะถือได้ว่าเป็นโรคหายาก (อ้างอิง
จากรายช่ือโรคที่มีในฐานข้อมูลของ Genetic and Rare Diseases Information Center [GARD] ของ
ประเทศสหรัฐอเมริกา) ดังตารางที่ 9 

 

ตารางที่ 9 รายการยาสําหรับรักษาหรือวินิจฉัยโรคหายากในบัญชีรายการยากําพร้า พ.ศ. 2560 

ลําดับ รายช่ือยา โรคที่เก่ียวข้อง 

1 Phentolamine mesilate Pheochromocytoma 

2 Edrophonium Myasthenia gravis 

3 Tetrabenazine Huntington’s disease 

4 Cabergoline Hyperprolactinemia 

5 Corticorelin 
(corticotrophin-releasing 
hormone [CRH]) 

Isolated ACTH deficiency / Cushing’s 
syndrome 

6 Diazoxide Insulinoma 

7 Hydrocortisone Primary adrenocortical in sufficiency / 
Congenital adrenal hyperplasia / 
Addison’s disease 

8 Oxandrolone Turner syndrome 

9 Somatorelin (Growth 
hormone releasing 
hormone) 

Growth hormone deficiency 

10 Tetracosactide 
(cosyntropin) 

Adrenocortical insufficiency diagnosis  

11 Carmustine (BCNU) Hodgkin’s disease / Non-Hodgkin’s 
lymphoma 

12 Dacarbazine Hodgkin’s lymphoma / Metastatic 
malignant melanoma 
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ลําดับ รายช่ือยา โรคที่เก่ียวข้อง 

13 Dactinomycin 
(Actinomycin D) 

Gestational trophoblastic neoplasia / 
Wilms’ tumor / Ewing’s sarcoma / 
Rhabdomyosarcoma 

14 Lomuscine (CCNU) Anaplastic oligodendroglioma 

15 Melphalan Multiple myeloma 

16 Mitotane Adrenal carcinoma 

17 Procarbazine Hodgkin’s disease 

18 Vinblastine Hodgkin’s disease 

19 D-Penicillamine Wilson’s disease 

20 Dantrolene sodium Malignant hyperthermia 

  

1.2 ระบบข้อมูล (information system) 

 ไม่มีระบบทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากอย่างเป็นทางการในประเทศไทย หากต้องการทราบข้อมูลจํานวน
ผู้ป่วยโรคหายากแต่ละกลุ่มโรคสามารถทําได้โดยการสอบถามไปยังมูลนิธิเพ่ือช่วยเหลือผู้ป่วยกลุ่มต่างๆ โดยแต่
ละมูลนิธิก็จะมีจํานวนผู้ป่วยในส่วนที่มารับความช่วยเหลือจากมูลนิธิน้ันๆ ดังตารางที่ 6 และ 7 หรือใช้วิธีส่ง
รายช่ือโรคพร้อม รหัสโรค ICD-10 ไปยังหน่วยงานท่ีมีการเก็บทะเบียนจํานวนผู้ป่วยตาม ICD-10 เช่น
สํานักงานประกันสังคม ให้สืบค้นจํานวนผู้ป่วยตามรหัสโรคดังกล่าวมาให้ ดังตารางที่ 8 

 ได้เคยมีความพยายามจัดทําทะเบียผู้ป่วยโรคหายากในประเทศไทยโดยมูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดี
ทําการว่าจ้างบริษัทเอกชนมาจัดทํา อย่างไรก็ตามโครงการน้ีได้ยุติไปเนื่องจากติดข้อจํากัดเก่ียวกับประเด็น
จริยธรรมการวิจัยในมนุษย์ ผู้เก็บรวบรวมข้อมูลมีอุปสรรคในการใช้ข้อมูลที่มีการบันทึกในเวชระเบียนของแต่
ละโรงพยาบาล เน่ืองจากสุ่มเสี่ยงต่อข้อพิจารณาทางจริยธรรมเก่ียวกับการเปิดเผยความลับของผู้ป่วย (ข้อมูล
จากที่ประชุมรับฟังและแลกเปลี่ยนความคิดเห็นต่อผลการทบทวนวรรณกรรมโครงการการสังเคราะห์งานวิจัย
เพ่ือพัฒนาระบบสุขภาพสําหรับโรคหายากในประเทศไทย) 

 

2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) 
 2.1 แหล่งที่มาของงบประมาณ (revenue collection) 
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 ค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพของประเทศไทยคิดเป็น 10.22% ของ GDP 4.12% ของ GDP สัดส่วน
ค่าใช้จ่ายภาครัฐ 77.8% ของค่าใช้จ่ายด้านสุขภาพทั้งหมด (ข้อมูลปี 2014) ผ่าน 3 สิทธิหลักประกันสุขภาพที่
รัฐบาลจัดให้ คือ สิทธิหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า (73.7%) สิทธิประกันสังคม (17.2%) และสิทธิสวัสดิการ
การรักษาพยาบาลของข้าราชการ (7.4%) โดยมีเพียงสิทธิประกันสังคมท่ีผู้ได้รับสิทธิต้องร่วมจ่ายส่วนหน่ึงของ
ค่าธรรมเนียม (34) สําหรับยารักษาโรคหายากที่อยู่ในบัญชียาหลักแห่งชาติ เช่น รายการยาในตารางที่ 9 ทั้ง 3 
สิทธิสามารถเบิกได้  

ยาที่ไม่ได้อยู่ในบัญชียาหลักผู้ป่วยจะต้องจ่ายค่ายาด้วยตนเอง หรืออาจได้รับความช่วยเหลือจากมูลนิธิ
เพ่ือผู้ป่วย เช่น มูลนิธิของโรงพยาบาลน้ัน มูลนิธิเพ่ือผู้ป่วยเฉพาะกลุ่มโรค เป็นต้น โดยที่มาของงบประมาณ
ของมูลนิธิมี 3 แหล่งสําคัญ คือ การจัดกิจกรรมหารายได้ เงินบริจาคจากบริษัทยา และเงินบริจาคจาก
ประชาชนทั่วไป 
    

2.2 ระดับของการรวมความเสี่ยงและงบประมาณ (risk and fund pools) 
สําหรับระดับการรวมความเสี่ยง (risk pool) และงบประมาณ (fund pool) น้ัน การรักษาที่

ครอบคลุมอยู่ภายใต้สิทธิหลักประกันสุขภาพ จะมีระดับการรวมความเสี่ยงตามวิธีการบริหารแต่ละกองทุน  
สําหรับสิทธิหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้า กรณีผู้ป่วยนอกระดับการรวมความเสี่ยงและงบประมาณจะ

อยู่ที่ระดับโรงพยาบาลเน่ืองจากมีการจ่ายแบบเหมาจ่ายรายหัวไปยังโรงพยาบาลตามจํานวนประชาชนที่ดรง
พยาบาลนั้นรับผิดชอบ กรณีผู้ป่วยนอกมีการเบิกจ่ายตามกลุ่มวินิจฉัยโรคร่วมจึงถือว่าระดับการวมความเสี่ยง
เป็นระดับประเทศ นอกจากน้ียังมีกลุ่มโรคค่าใช้จ่ายสูงที่ระดับการรวมความเสี่ยงอยู่ที่ระดับประเทศ เช่น โรค
ไต โรคเอชไอวี/เอดส์ เป็นต้น 

สําหรับสิทธิประกันสังคม ใช้การเหมาจ่ายรายหัวไปยังโรงพยาบาลตามจํานวนผู้มีสิทธิที่ขึ้นทะเบียน
กับโรงพยาบาลน้ันๆ รวมค่ารักษาพยาบาลท้ังผู้ป่วยในและผู้ป่วยนอกส่วนใหญ่อยู่ในการเหมาะจ่ายรายหัวแล้ว 
ระดับการรวมความเสี่ยงของสิทธิประกันสังคมจึงอยู่ที่ระดับโรงพยาบาลเป็นหลัก 

สําหรับสิทธิสวัสดิการการรักษาพยาบาลของข้าราชการ ใช้การจ่ายแบบตามที่โรงพยาบาลเรียกเก็บใน
กรณีผู้ป่วยนอก และจ่ายตามกลุ่มวินิจฉัยโรคร่วมในกรณีผู้ป่วยใน จึงถือว่าระดับการรวมความเสี่ยงอยู่ที่
ระดับประเทศทั้งผู้ป่วยนอกและผู้ป่วยใน 

สําหรับกลุ่มโรคหายาก การรักษาที่มีราคาแพงมักจะไม่ได้อยู่ในบัญชียาหลักแห่งชาติ สําหรับผู้ป่วยที่
ใช้สิทธิหลักประกันสุขภาพถ้วนหน้าจําเป็นต้องจ่ายค่ารักษาส่วนน้ีเองหรือใช้วิธีขอบริจาค สําหรับสิทธิ
สวัสดิการการรักษาพยาบาลของข้าราชการ และสิทธิประกันสังคมมีการเปิดช่องทางให้มีการเบิกจ่ายการรักษา
ที่อยู่นอกเหนือบัญชียาหลักแห่งชาติได้ จึงมีโอกาสได้รับการรักษาในยาบางตัวเพ่ิมเติมจากสิทธิหลักประกัน
สุขภาพถ้วนหน้า 



63 
 

 
 2.3 รูปแบบการซื้อบริการ (purchasing) 
 การซื้อบริการตามสิทธิหลักประกันสุขภาพดังที่กล่าวไปแล้วข้างต้น โดยสรุป คือ สิทธิหลักประกัน
สุขภาพถ้วนหน้าใช้วิธีเหมาจ่ายรายหัวสําหรับผู้ป่วยนอก และใช้การจ่ายตามกลุ่มวินิจฉัยโรคร่วมสําหรับผู้ป่วย
ใน สิทธิประกันสังคมใช้การเหมาจ่ายรายหัวทั้งกรณีผู้ป่วยนอกและผู้ป่วยใน สิทธิสวัสดิการการรักษาพยาบาล
ของข้าราชการใช้การจ่ายตามท่ีโรงพยาบาลเรียกเก็บสําหรับผู้ป่วยนอก และจ่ายตามกลุ่มวินิจฉัยโรคร่วม
สําหรับผู้ป่วยใน 
 สําหรับการรักษาที่เบิกจ่ายไม่ได้ผู้ป่วยต้องจ่ายค่ารักษาเอง หรือจ่ายด้วยเงินบริจาคผ่านทางมูลนิธิ 
หรือได้รับการรักษาด้วยยาที่บริจาคผ่านโครงการของบริษัทยา 

ยาที่มีรายช่ืออยู่ในบัญชียาหลักแห่งชาติน้ัน ผู้ที่มีสิทธิหลักประกันสุขภาพจะสามารถเบิกจ่ายได้ตาม
เง่ือนไขของสิทธิหลักประกันสุขภาพน้ันๆ และเง่ือนไขตามบัญชียาที่รายการยาน้ันถูกบรรจุไว้  

กรณีที่มีความแตกต่างระหว่าง 3 สิทธิการรักษาพยาบาล ได้แก่ โรค Mucopolysaccharidoses 
(MPS) ซึ่งมียาสําหรับรักษาโรคน้ี 2 ตัว คือ Laronidase และ Idursulfase ที่ไม่ได้อยู่ในบัญชียาหลักแห่งชาติ 
แต่สิทธิสวัสดิการการรักษาพยาบาลของข้าราชการสามารถเบิกจ่ายได้ ส่วนอีก 2 สิทธิ คือ ประกันสังคม และ
หลักประกันสุขภาพถ้วนหน้าไม่สามารถเบิกได้ สําหรับประกันสุขภาพเอกชนยังไม่ครอบคลุมยารักษาโรคหา
ยากที่มีราคาแพง (ข้อมูลจากการสัมภาษณ์บุคลากรของบริษัทยา) 

นอกจากน้ีบริษัทยาเองก็มีโครงการบริจาคงบประมาณหรือยาเพ่ือช่วยเหลือผู้ป่วยโดยกระทําผ่าน
มูลนิธิเพ่ือผู้ป่วยเฉพาะกลุ่มโรค หรือเป็นการบริจาคยาโดยตรงไปที่โรงพยาบาลท่ีทําการรักษา เช่น โครงการ 
International Charitable Access Program (ICAP) ของ บริษัท ซาโนฟ่ี เจนไซม์ ประเทศสหรัฐอเมริกา 
 
3. ด้านการให้บริการ (provision) แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 
 3.1 การให้บริการสาธารณสุขส่วนบุคคล (personal health services) 
 เน่ืองจากในประเทศไทยยังไม่มีการกําหนดนิยามโรคหายากท่ีชัดเจน โรคหลายโรคที่อยู่ในฐานข้อมูล
ของ Genetic and Rare Diseases Information Center (GARD) ของประเทศสหรัฐอเมริกาน้ัน บุคลากร
ทางการแพทย์ในระดับโรงพยาบาลท่ัวไป โรงพยาบาลศูนย์ หรือโรงพยาบาลในสังกัดมหาวิทยาลัยสามารถดูแล
รักษาได้  
 สําหรับโรคหายากในกลุ่มที่เป็นโรคทางพันธุกรรม เช่น โรคกลุ่ม lysosomal storage diseases 
(LSD), MPS, Prader–Willi syndrome เป็นต้น มีจํานวนแพทย์ที่รักษาผู้ป่วยกลุ่มน้ีได้ทั้งประเทศไทยอยู่ไม่
มาก คือ กลุ่มแพทย์เวชพันธุศาสตร์ ซึ่งปฏิบัติงานอยู่ในโรงพยาบาลในเขตพ้ืนที่กรุงเทพและปริมณฑลเกือบ
ทั้งหมด (ข้อมูลจากการประชุมรับฟังและแลกเปลี่ยนความคิดเห็นต่อผลการทบทวนวรรณกรรมโครงการการ
สังเคราะห์งานวิจัยเพ่ือพัฒนาระบบสุขภาพสําหรับโรคหายากในประเทศไทย และจากการสัมภาษณ์กลุ่ม
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แพทย์เวชพันธุศาสตร์) โดยผู้วิจัยได้รวบรวมจํานวนแพทย์เวชพันธุศาสตร์และผู้เช่ียวชาญเฉพาะทางที่ดูแล
ผู้ป่วยโรคหายากกลุ่มโรคทางพันธุศาสตร์ในประเทศไทยไว้ดังตารางที่ 10 
 
ตารางที่ 10 จาํนวนแพทย์และผู้เช่ียวชาญด้านการดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายากในประเทศไทย แยกตามสถาบัน 
และจังหวัด 

ลําดับ สถาบัน จังหวัด จํานวน (คน)
1 โรงพยาบาลรามาธิบดี กรุงเทพฯ 8 
2 คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล กรุงเทพฯ 6 
3 โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย กรุงเทพฯ 4 
4 โรงพยาบาลพระมงกุฎเกล้า วิทยาลัยแพทยศาสตร์

พระมงกุฎเกล้า 
กรุงเทพฯ 3 

5 สถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี กรุงเทพฯ 2 
6 คณะกายภาพบําบัด มหาวิทยาลัยมหิดล นครปฐม 1 
7 สถานวิทยาศาสตร์คลินิก คณะแพทยศาสตร ์

มหาวิทยาลัยธรรมศาสตร์ 
ปทุมธานี 1 

8 ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์
มหาวิทยาลัยขอนแก่น 

ขอนแก่น 1 

 รวม  26 
  
 จากตารางที่ 10 ข้างต้น จะสังเกตเห็นได้ว่ามีแพทย์ผู้เช่ียวชาญเพียง 1 ท่านที่ปฏิบัติงานในหน่วยงาน
ที่ต้ังอยู่นอกเขตกรุงเทพและปริมณฑล ผู้ป่วยโรคหายากที่มีภูมิลําเนาอยู่นอกเขตกรุงเทพและปริมณฑลจึง
จําเป็นต้องเดินทางเข้ามารับการรักษาที่จําเพาะต่อโรคที่โรงพยาบาลในเขตกรุงเทพและปริมณฑลเป็นส่วนใหญ่ 
(ข้อมูลจากการประชุมรับฟังและแลกเปลี่ยนความคิดเห็นต่อผลการทบทวนวรรณกรรมโครงการการสังเคราะห์
งานวิจัยเพ่ือพัฒนาระบบสุขภาพสําหรับโรคหายากในประเทศไทย และจากการสัมภาษณ์กลุ่มแพทย์เวชพันธุ
ศาสตร์) สําหรับรายช่ือของแพทย์ที่รักษาโรคหายากกลุ่มเวชพันธุศาสตร์มีแสดงไว้ในภาคผนวก 
 สําหรับการคัดกรองกลุ่มโรคหายากตังแต่แรกเกิดในประเทศไทย มีการคัดกรอง 2 ภาวะ คือ 
Congenital hypothyroidism และ Phenylketonuria (PKU)  
 การบริการทางสาธารณสุขหรือความต้องการอ่ืนๆ ที่ผู้ป่วยต้องได้รับนอกเหนือจากยา ได้แก่ ค่าใช้จ่าย
สําหรับการวินิจฉัยโรค อุปกรณ์ช่วยที่ช่วยเพ่ิมคุณภาพชีวิต เช่น เครื่องดูดเสมหะ เครื่องอัดอากาศหายใจเข้า 
(PAP) เครื่องผลิตออกซิเจน ที่นอนลมป้องกันการเกิดแผลกดทับสําหรับผู้ป่วยนอนติดเตียง เป็นต้น ค่าเดินทาง
และที่พักในการติดตามการรักษา 
 ค่าใช้จ่ายส่วนน้ีผู้ป่วยจําเป็นต้องรับผิดชอบค่าใช้จ่ายเอง หรือมูลนิธิเพ่ือผู้ป่วยเฉพาะโรคสามารถ
ช่วยเหลือได้บางส่วน ยกตัวอย่างเช่น มูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดี มีหลักเกณฑ์ในการให้ความช่วยเหลือ
ผู้ป่วยดังน้ี ค่าอุปกรณ์ช่วยในการดํารงชีวิตให้ดีขึ้น ไม่เกิน 20,000 บาท/ผู้ป่วย ค่าเดินทางมาติดตามการรักษา
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ไม่เกิน 20,000 บาท/คน/ปี กรณีอ่ืนๆ ให้คณะกรรมการอนุมัติเป็นกรณีๆ ไป (ข้อมูลจากมูลนิธิโรคพันธุกรรม
แอลเอสดี) 
  
 3.2 การให้บริการสาธารณสุขที่ไม่ใช่บริการส่วนบุคคล (non-personal health services) 
 ยังไม่มีการจัดบริการในส่วนน้ีโดยเฉพาะสําหัรบกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากในประเทศไทย 
 
4. ด้านทรัพยากร (resource generation) ของภาครัฐและเอกชน  

4.1 บุคลากร (human resources) 
รายละเอียดเก่ียวกับผู้เช่ียวชาญเฉพาะทางที่สามารถดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายากได้ ได้กล่าวไปแล้ว

ข้างต้นในหัวข้อ 3.1  
  
4.2 ทรัพยากรทางกายภาพ สถานบริการ (physical resources/facilities) 
สําหรับทรัพยากรที่เก่ียวข้องกับการดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายากน้ัน ประกอบไปด้วย การคัดกรองโรค

ต้ังแต่แรกเกิด เครื่องมือและห้องปฏิบัติการณ์สําหรับการวินิจฉัยโรค สําหรับการคัดกรองแรกเกิดในประเทศ
ไทย มีการคัดกรองเพียง 2 ภาวะ คือ Congenital hypothyroidism และ Phenylketonuria (PKU) สําหรับ
การวินิจฉัยโรคทางพันธุกรรม เครื่องมือที่ช่วยให้ทําการวินิจฉัยโรคกลุ่มน้ีได้อย่างรวดเร็วและจําเพาะมีอยู่ใน
โรงพยาบาลท่ีมีแพทย์เฉพาะทางด้านน้ีทํางานอยู่ โรคที่ห้องปฏิบัติการณ์ในประเทศไทยไม่สามารถตรวจได้
จําเป็นต้องส่งตัวอย่างทางชีวภาพไปตรวจในห้องปฏิบัติการณ์ต่างประเทศ เช่น ไต้หวัน ญี่ปุ่น เป็นต้น (ข้อมูล
จากการสัมภาษณ์กลุ่มแพทย์เวชพันธุศาสตร์) 

ปัญหาสําคัญจากการขาดห้องปฏิบัติการณ์ในการวินิจฉัยโรคในกลุ่มโรคหายาก คือ แม้ว่าจะมีระบบ
ดูแลกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากเกิดขึ้นแล้ว แต่ไม่สามารถยืนยันผลการวินิจฉัยในกลุ่มผู้ป่วยได้ก็อาจจะก่อให้เกิด
ปัญหาทางกฎหมายว่าจะสามารถดูแลช่วยเหลือผู้ป่วยรายน้ันๆ ตามกลไกการดูแลผู้ป่วยโรคหายากได้หรือไม่ 
(ข้อมูลจากการสัมภาษณ์กลุ่มแพทย์เวชพันธุศาสตร์) 

 
 4.3 ยา (medicine) 
 ยาสําหรับกลุ่มโรคหายากในประเทศไทยที่อยู่ในบัญชียากําพร้า พ.ศ. 2560 ดังรายช่ือในตารางที่ 9 
นอกจากน้ันแล้วยังมีตัวอย่างยารักษาโรคหายากที่มีราคาแพงที่อยู่ในบัญชียาหลักแห่งชาติ คือ Imiglucerase 
(ช่ือการค้า Cerezyme) ซึ่งใช้สําหรับรักษาโรค Gaucher disease type 1 ที่ถูกบรรจุในบัญชี จ(2) ซึ่ง
สามารถเบิกจ่ายได้ทุกสิทธิหลักประกันสุขภาพตามเง่ือนไขที่กําหนด (83) 
 นอกจากน้ียังมียารักษาโรคหายากท่ีได้รับการขึ้นทะเบียนในประเทศไทย แต่ไม่ได้ถูกบรรจุอยู่ในบัญชี
ยาหลักแห่งชาติ ได้แก่ Laronidase (โรค MPS), Idursulfase (โรค MPS), Alglucosidae alfa (Pompe 
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disease), Agalsidase beta (Fabry disease) (ข้อมูลจากการสัมภาษณ์กลุ่มแพทย์เวชพันธุศาสตร์และ
บุคลากรของบริษัทยา) 
 ยาสําหรับโรคหายากที่ผ่านการรับรองจาก US FDA แต่ยังไม่ได้ถูกย่ืนขอพิจารณาเพ่ือใช้ในประเทศ
ไทยมีจํานวนมาก ข้อมูลจนถึงเดือนกุมภาพันธ์ 2017 มียาจํานวน 449 รายการที่ผ่านการพิจารณาเป็น 
orphan drugs โดย US FDA ตัวอย่างยาที่มีประสิทธิผลดีและผ่านการรับรองจาก US FDA แต่ยังไม่มีการ
นําเข้ามาเพ่ือพิจารณาเป็นยาสําหรับใช้ในประเทศไทย ได้แก่ Nusinersen (โรค Spinal muscular atrophy) 
Ataluren (โรค Duchenne muscular atrophy) เป็นต้น (ข้อมูลจากการสัมภาษณ์กลุ่มแพทย์เวชพันธุ
ศาสตร์) 
 สําหรับยาในกลุ่มที่ไม่ได้มีการนําเข้ามาใช้ในประเทศไทยอย่างเป็นทางการแต่ผู้ป่วยต้องการรักษา 
แพทย์จะใช้วิธีฝากแพทย์ที่รู้จักที่มีการเดินทางไปยังประเทศที่มียาซื้อยาจากประเทศต้นทางแล้วหิ้วยาข้าม
ประเทศมาให้แก่แพทย์ผู้ทําการรักษาเก็บยาไว้เองเพ่ือใช้รักษาผู้ป่วย โดยแพทย์จะมีตู้เก็บยาส่วนตัวไว้สําหรับ
เก็บยากลุ่มน้ี ค่าใช้จ่ายในการซื้อยาผู้ป่วยต้องเป็นผู้ออกค่าใช้จ่ายด้วยตนเอง (ข้อมูลจากการสัมภาษณ์กลุ่ม
แพทย์เวชพันธุศาสตร์) 
 อีกวิธีหน่ึงในการเข้าถึงยากลุ่มน้ี คือ ผ่านช่องทางการบริจาคยาโดยบริษัทยาให้แก่โรงพยาบาลท่ีรักษา
ผู้ป่วยโดยตรง โดยขั้นตอนการขอบริจาคน้ันผู้ป่วยจะต้องกรอกแบบฟอร์มเพ่ือขอรับการช่วยเหลือส่งผ่านสาขา
ของบริษัทยาในประเทศไปยังบริษัทแม่ที่ต่างประเทศ และจะมีการพิจารณาบริจาคยาช่วยเหลือแบบปีต่อปี 
(ข้อมูลจากการสัมภาษณ์บุคลากรของบริษัทยา) 
 การที่มีการนําเข้ายาสําหรับรักษาโรคหายากมาขึ้นทะเบียนในประเทศไทยเป็นจํานวนน้อยยังมีเหตุผล
เรื่องความคุ้มทุนของบริษัทยาเข้ามาเก่ียวข้อง เน่ืองจาก จํานวนผู้ป่วยโรคหายากแต่ละโรคมีจํานวนน้อย และ
เน่ืองจากประเทศไทยไม่มีฐานข้อมูลจํานวนผู้ป่วย บริษัทยาจึงไม่สามารถคาดการณ์ปริมาณยาที่จะขายได้และ
มีมุมมองว่าเป็นการไม่คุ้มทุนที่จะมาต้ังสาขาเพ่ือนํายาเข้ามาจําหน่ายในประเทศไทย (ข้อมูลจากการสัมภาษณ์
บุคลากรของบริษัทยา) เท่าที่ทีมวิจัยรวบรวมข้อมูลได้มีเพียงบริษัท Sanofi Genzyme ที่นําเข้ายาสําหรับโรค
หายากกลุ่มพันธุศาสตร์ที่มาจัดต้ังบริษัทในประเทศไทยเพ่ือนําเข้ายาสําหรับโรคหายากมาข้ึนทะเบียนจัด
จําหน่ายในประเทศไทย (ข้อมูลจากการสัมภาษณ์กลุ่มแพทย์เวชพันธุศาสตร์และบุคลากรของบริษัทยา) 
 จากการขอข้อมูลไปยังหน่วยงานต่างๆ พบว่า หน่วยงานของรัฐทั้งหมดที่มีการขอข้อมูลไปได้ตอบกลับ
อย่างเป็นทางการและทางโทรศัพท์ว่า ไม่ได้มีการคํานึงถึงว่าผู้ป่วยป่วยเป็นโรคหายากหรือไม่ การดูแลผู้ป่วย
หรือผู้ด้อยโอกาสตามพันธกิจของหน่วยงานเป็นการทําไปตามระเบียบและกฎหมายที่มีอยู่โดยไม่ได้คํานึงถึง
สถานะการป่วยเป็นโรคหายาก (ข้อมูลตอบกลับจากหน่วยงานที่ได้ทําการขอข้อมูลไป) 
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กรณีศึกษาประสบการณผ์ู้ปว่ยโรคหายากในประเทศไทย 

 เพ่ือให้สามารถเข้าใจประสบการณ์ของครอบครัวผู้ป่วยโรคหายาก ทีมวิจยัได้ติดต่อขอเรื่องราวของ
ผู้ป่วย 2 รายผา่นมูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดี โดยมีเรื่องราวดังต่อไปน้ี 

 

ผู้ป่วยรายที่ 1 

 ครอบครัวดิฉันมีอาชีพทํานา มีลูกชาย 2 คน ลูกชายคนแรกสมบูรณ์แข็งแรงดี ลูกชายคนที่ 2 ขอ
เรียกช่ือสมมติว่าน้องเอ น้องเอมีนํ้าหนักแรกคลอดประมาณ 2,500 กรัม  ในตอนแรกคลอด น้องเอแข็งแรงดี
จนอายุได้ 2 ขวบกว่าๆ น้องเอเร่ิมมีอาการงอแงร้องไห้บ่อยขึ้น แม่ไม่รู้ว่าเค้าเป็นอะไรจึงพาไปหาหมอที่อนามัย  
(รพ.สต.) ใกล้บ้าน หมอตรวจดูก็ไม่พบว่าเป็นอะไร จนมีอยู่วันหน่ึงเค้าร้องไห้ด้วยความเจ็บปวดทั้งวันทั้งคืน เรา
สงสารลูกมากเลยพาไปตรวจท่ีโรงพยาบาลในอําเภอ ด้วยคิดว่าจะดีกว่าที่อนามัย หมอก็บอกเหมือนเดิมไม่
พบว่าเป็นอะไร แม่เลยพาไปคลินิกเอกชน หมอก็บอกว่าไม่เป็นอะไรอีก 

 พอน้องเออายุมากขึ้นแต่นํ้าหนักตัวเค้าน้อยกว่าวัยของเขา แม่สังเกตเห็นท้องเค้าโตขึ้น แม่นึกถึงคํา
โบราณที่บอกว่าเด็กเป็นซางตาลขโมย พุงโร ก้นปอด ตากับยายของน้องเอจึงไปหาสมุนไพรมาต้มให้น้องเอแช่
ตามความเช่ือของคนโบราณว่าจะหายจากซางตาลขโมย แต่แช่อยู่เป็นสัปดาห์ก็ไม่หายจึงเลิกแช่สมุนไพร 

 ต่อมาน้องเอมีอาการปอดบวม แม่พาไปหาหมอที่โรงพยาบาลชุมชนในอําเภอ แต่โรงพยาบาลก็ส่งตัว
ไปรักษาต่อที่โรงพยาบาลประจําจังหวัด ที่น้ีเองหมอได้ตรวจพบว่าน้องเอมีตับและม้ามโตผิดปกติ แต่ยังตรวจ
ไม่พบสาเหตุของอาการตับและม้ามโต เมื่อรักษาอาการปอดบวมแล้ว โรงพยาบาลประจําจังหวัดได้ส่งตัวต่อให้
โรงพยาบาลศรีนครินทร์ จังหวัดขอนแก่น และที่โรงพยาบาลน้ีแม่ได้พบกับคุณหมอท่านหน่ึงซึ่งเป็นแพทย์พันธุ
ศาสตร์เด็กคนเดียวในภาคอีสาน หมอได้ตรวจเลือดของน้องเอแต่ไม่พบอาการของโรคที่ชัดเจน หมอเลยขอ
เจาะไขกระดูกน้องเอไปตรวจ หลายวันต่อมาหมอบอกแม่ว่าน้องเอเป็นโรค Gaucher ซึ่งตอนน้ันแม่ไม่รู้ว่ามัน
คือโรคอะไร หมอบอกว่าโรคน้ีมียารักษา แต่ยาไม่อยู่ในบัญชียาหลักแห่งชาติ เบิกจ่ายไม่ได้ ถ้าซื้อเองต้องใช้เงิน 
3-4 ล้านบาท/ปี คุณแม่ต้องทําใจ อาการของน้องจะค่อยๆ แย่ลงไปเรื่อยๆ ทุกปี ตอนน้ีหมอได้แค่รักษาตาม
อาการเท่าน้ัน 

 หลังจากสิ้นเสียงของหมอ ความรู้สึกของแม่เหมือนโลกใบนี้มันกําลังมืดลง มืดลง สมองเหมือนจะหยุด
ทํางานไปเลย เหมือนเรากําลังจะอายุสั้นไปกับลูกด้วยเลย ไม่รู้จะคิดอ่านอย่างไร กลับมาบ้านด้วยความเศร้า
หมอง ไม่อยากทําการทํางานอะไร คิดแต่ว่าจะช่วยลูกได้อย่างไร แต่คิดเท่าไรก็คิดไม่ออก นอนก็นอนไม่หลับ  
คิดวกวนเหมือนคนเป็นโรคประสาท วันเวลาผ่านไป 4-5 ปี แม่ยังคงพาน้องเอไปติดตามอาการทุก 6 เดือน
ตามที่หมอนัด อาการของน้องเอเร่ิมมีอาการปวดกระดูกร่วมด้วย นอกจากตับปและม้ามโต เกร็ดเลือดตํ่าอยู่
แล้ว เค้าไม่สบายบ่อยขึ้น ขาดเรียนบ่อยขึ้น 
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เป็นอย่างน้ีไปจนกระท่ังต้นปี 2556 หมอได้มีหนังสือมาที่บ้านเชิญมาประชุมร่วมกับมูลนิธิโรค
พันธุกรรมแอลเอสดี ซึ่งตอนแรกไม่รู้ว่าเป็นมูลนิธิอะไร จะมาประชุมเรื่องอะไร แต่แม่ก็พาน้องเอมาร่วมประชุม  
ซึ่งวันน้ันแม่ได้พบกับคุณบุญ ประธานมูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดี ได้ทราบว่ามูลนิธิน้ีได้ทํางานเพ่ือเป็น
ตัวแทนของผู้ป่วยในการเรียกร้องการเข้าถึงสิทธ์ิในการรักษาของผู้ป่วยจากหน่วยงานของรัฐ และยังให้ความ
ช่วยเหลืออ่ืนๆให้กับผู้ป่วยอีกมากมาย นอกจากน้ียังได้พบกับครอบครัวผู้ป่วยครอบครัวอ่ืนที่เป็นโรคเดียวกัน 
ซึ่งแม่ไม่เคยรู้เลยว่ามีคนอ่ืนเป็นโรคเดียวกันกับโรคของน้องเอด้วย และหมอได้ช้ีแจงถึงโรคของน้องเอและโรค
อ่ืนๆ ให้ทราบอย่างละเอียด รวมถึงวิธีการรักษาโรคด้วย ทําให้แม่มีความเข้าใจเรื่องโรคมากขึ้นและยังสร้าง
กําลังใจสร้างความหวังให้กับแม่อย่างมาก 

อีก 2 เดือนต่อมา หมอโทรมาบอกแม่ว่า ยาที่ใช้รักษาโรคของน้องเอเข้าบัญชียาหลักแห่งชาติแล้ว  
คุณแม่พาน้องเอมารักษาได้แล้ว หลังจากที่ได้ยินจากหมอแม่แทบไม่เช่ือหูตัวเอง และยังสงสัยอยู่ เลยถามหมอ
ว่าและแม่ต้องเสียเงินเท่าไร 

หมอบอกว่าไม่ต้องเสียเลย มารักษาได้ฟรีเลย เท่าน้ันแหละ แม่ร้องไห้ด้วยความดีใจที่ลูกจะได้รับการ
รักษาสักที เหมือนครอบครัวเราออกจากท่ีมืดมนที่อยู่มาตลอดหลายปี มีกําลังใจในการทํางาน มีความหวังใน
ชีวิตขึ้นมาทันที วันแรกที่พาน้องเอมารักษามันต่ืนเต้นย่ิงกว่าถูกรางวัลล็อตเตอรี่เสียอีก วันนั้นไม่คิดอยากจะ
กินอะไรเลย เฝ้าดูพยาบาลให้ยาลูกจนกระทั่งเสร็จสิ้นกระบวนการ 

6 เดือนต่อมา อาการตับและม้ามโต ลดลงจนเกือบปกติ เกร็ดเลือดเพ่ิมขึ้นจาก 80,000 มาเป็น แสน
กว่า แม่อดคิดไม่ได้ว่ายาอะไรมันช่างวิเศษราวกับเสกได้ อาการปวดกระดูกก็ค่อยๆ หายไป ว่ิงเล่นได้เหมือเด็ก
ปกติ ไม่ขาดเรียนเพราะการเจ็บป่วยอีกเลย  

ทุกวันน้ีแม่พาน้องเอมารับยาไม่เคยขาด และหมอยังได้ส่งตัวน้องเอมาเจาะไขกระดูกส่งตรวจสอบหา
ไขกระดูก เพ่ือเตรียมการปลูกถ่ายไขกระดูกที่โรงพยาบาลรามาธิบดี โดยการสนับสนุนค่าใช้จ่ายจากมูลนิธิโรค
พันธุกรรมแอลเอสดีและโรงพยาบาลรามาธิบดี เพ่ือการหายขาดจากโรคและไม่เป็นภาระด้านงบประมาณของ
รัฐบาลต่อไป 

อยากขอบคุณคุณหมอกุณฑล มูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดีที่ช่วยเหลือผู้ป่วยและเป็นตัวแทนผู้ป่วย
ผลักดันสิทธ์ิในการรักษาให้ผู้ป่วยและ สปสช. บัญชียาหลักแห่งชาติที่อนุมัติยาให้ผู้ป่วย หวังว่าในอนาคตอัน
ใกล้โรคอ่ืนๆ ที่ยังไม่ได้รับอนุมัติให้เข้าบัญชียาหลักแห่งชาติจะได้รับการอนุมัติ แม่เคยผ่านจุดมีดมนมาก่อน  
เข้าใจหัวอกแม่ของผู้ป่วยที่ยังไม่ได้รับการรักษาดีว่ารู้สึกเจ็บปวดเพียงใดค่ะ 

 

ผู้ป่วยรายที่ 2 

ดิฉันเป็นคุณย่าของหลานที่ ช่ือน้องบี (นามสมติ) ดิฉันมีอาชีพทําสวนกะหล่ําปลี และพืชผักอ่ืน
หมุนเวียนไป รายได้พอมีกินไปวันๆ เมื่อแรกคลอด น้องบีแข็งแรงสมบูรณ์เหมือนเด็กปกติทั่วไป มีเจ็บไข้ได้ป่วย
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บ้างตามประสาเด็ก แต่มีอยู่ครั้งหน่ึงตอนอายุได้ขวบเศษ หมอได้ตรวจพบว่าน้องบี มีตับกับม้ามโตผิดปกติ จึง
ส่งตัวไปตรวจหาสาเหตุที่โรงพยาบาลประจําจังหวัด แพทย์คิดว่าเป็นโรคธาลัสซีเมียแต่ผลการตรวจกลับไม่
พบว่าเป็นโรคดังกล่าวและไม่แน่ใจว่าเป็นโรคใด  

น้องบีได้รับการรักษาที่รงพยาบาลประจําจังหวัดอยู่ราว 1 ปี ก็ถูกส่งตัวต่อมายังโรงพยาบาลรามาธิบดี 
ได้พบกับหมอท่านหน่ึงซึ่งเป็นหมอพันธุศาสตร์เด็ก คุณหมอใช้เวลาประมาณ 6 เดือนก็ได้ตรวจพบว่าน้องบีเป็น
โรค Gaucher ซึ่งมียารักษาได้ แต่ไม่อยู่ในระบบการรักษา และค่ายาแพงมากซื้อเองไม่ไหวแน่ หมอบอกว่าจะ
ลองขอบริจาคยาจากบริษัทที่ขายยา ตอนน้ัน คิดว่าบริษัทที่ไหนจะบริจาคแพงขนาดน้ี จึงไม่ได้หวังอะไร 

แม่ของน้องบีพอรู้ว่าลูกเป็นโรคร้ายแรงจึงได้หนีไปจากน้องบีและพ่อของน้องบี ไม่กลับมาดูแลน้องบี
อีกเลย แต่ไม่นานนัก หมอแจ้งมาว่ายาได้รับการบริจาคแล้วให้เดินทางมารับยาที่โรงพยาบาลรามาธิบดี ทุก 2 
สัปดาห์ ปัญหาคือ ครอบครัวจะเอาเงินค่าเดินทามาที่กรุงเทพฯ จากไหน 

ทางคุณหมอได้ช่วยติดต่อกับมูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสดี ซึ่งทราบต่อมาว่าเป็นมูลนิธิที่ให้ความ
ช่วยเหลือผู้ป่วยโรคน้ีอยู่ ที่จะขอให้ช่วยออกค่าเดินทางมารับยา และทางมูลนิธิได้โทรมาติดต่อกับคุณย่า เพ่ือ
สอบถามถึงที่อยู่ อาชีพ รายได้ และได้เดินทางมาที่บ้านเพ่ือขอข้อมูลไปให้กรรมการมูลนิธิพิจารณาให้ความ
ช่วยเหลือค่าเดินทาง และต่อมาได้รับการช่วยเหลือเดือนละ 2,500 บาท 

หลังจากได้รับยาแล้ว ท้องของน้องบีที่เคยโตผิดปกติ ลดลงมาได้จนเหมือนเด็กปกติในเวลาประมาณ 6 
เดือน อีก 2 ปีต่อมา ยาที่ใช้รักษาน้องบีได้เข้าระบบการเบิกจ่ายโดยไม่ต้องจ่ายเงินซื้อ จึงไม่ต้องขอบริจาคยา
อีกต่อไป แต่ยังต้องขอให้มูลนิธิสนับสนุนค่าเดินทางต่อไปอยู่ 

ปีต่อมาหมอแจ้งว่าทางโรงพยาบาลรามาธิบดีมีโครงการปลูกถ่ายไขกระดูก โดยใช้ไขกระดูกจากพ่อ
ของน้องบีปลูกถ่ายให้น้องบี ซึ่งทางหมอได้อธิบายถึงข้อดีข้อเสียให้ฟัง คุณย่าและคุณพ่อของน้องบีตัดสินใจท่ี
ทําการปลูกถ่ายไขกระดูกตามที่หมอเสนอ แต่ปัญหาคือการปลูกถ่ายไขกระดูกน้ี ทางครอบครัวจะต้องมาพัก
อยู่ที่โรงพยาบาลเป็นเวลาเดือนเศษ และหลังจากน้ันจะต้องมาติดตามอาการต่อทุกสัปดาห์ เป็นเวลาอย่างน้อย 
3 เดือน  

ทางคุณหมอได้ติดต่อมูลนิธิเพ่ือให้ความช่วยเหลือค่ากินอยู่ตลอดการปลูกถ่ายไขกระดูก ซึ่งช่วงเดือน
แรกในการปลูกถ่ายไขกระดูกน้ัน น้องบีจะต้องอยู่ในห้องปลอดเช้ือตลอดเวลา ทานอาหารตามท่ีโรงพยาบาล
จัดให้ ไม่สามารถออกไปเดินเล่น ไปทานอาหารข้องนอกได้สร้างความหงุดหงิดให้น้องบีอย่างมาก หลายครั้งที่
เธอร้องไห้เพราะทําอะไรท่ีเธอเคยทําไม่ได้ คุณย่าต้องคอยปลอบใจ แต่ในที่สุดก็สําเร็จจนได้  

ขณะน้ี น้องบีได้หายขาดจากโรคน้ีไปแล้ว เล่นและเรียนหนังสือได้ตามปกติเหมือนเด็กคนอ่ืนๆ 
ทั้งหมดน้ีเป็นเพราะคุณหมอและมูลนิธิที่ทําให้ครอบครัวเราพ้นจากทุกข์ได้ในเวลาอันรวดเร็ว เพราะลําพัง
ครอบครัวที่ยากจนอย่างเรา คงจะทําเรื่องที่ย่ิงใหญ่ขนาดน้ีไม่ได้ด้วยตัวเราเอง อยากให้คนที่ร่วมชะตาเดียวกัน
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ได้มีโอกาสในการรักษาเหมือนน้องบีทุกคนเลย ทุกวันน้ีไหว้พระขอพรน้ีทุกวัน หวังว่าสักวันจะเป็นจริง ขอให้
เป็นจริงไวๆค่ะ 

 

สรุป 
ระบบสุขภาพเพ่ือดูแลผู้ป่วยโรคหายากในประเทศไทยสามารถสรุปได้ดังน้ี 

1. ด้านการอภิบาลระบบ (stewardship)  
 ในประเทศไทยยังไม่มีกฎหมายที่เ ก่ียวข้องกับโรคหายากโดยตรง มีเพียงประกาศสํานักงาน
คณะกรรมการอาหารและยา เรื่อง บัญชีรายการยากําพร้า พ.ศ.2560 ซึ่งมีการให้คํานิยามของยากําพร้า มี
ข้อความท่ีระบุถึง “โรคที่พบได้น้อย” ที่อาจหมายรวมถึง กลุ่มโรคหายาก แต่เมื่อมีการนํายารักษาโรคหายาก
เข้ามาในประเทศไทยก็ไม่สามารถขอใช้สถานะยากําพร้าน้ีได้ 
 ระบบฐานข้อมูลของโรคหายากในประเทศ มีเพียงทะเบียนผู้ป่วยซึ่งมูลนิธิช่วยเหลือผู้ป่วยรวบรวมจาก
รายช่ือของผู้ป่วยที่มาขอความช่วยเหลือจากมูลนิธิ อย่างไรก็ตามมีความเป็นไปได้ในการรวบรวมจํานวนผู้ป่วย
โรคหายากจากฐานข้อมูลของ 3 สิทธิประกันสุขภาพของรัฐ 
  
2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) สําหรับโรคหายาก 
 แหล่งที่มาของงบประมาณที่ใช้ในการดูแลผู้ป่วยโรคหายากมาจาก สิทธิหลักประกันสุขภาพของรัฐ 
การจ่ายค่ารักษาพยาบาลเองของผู้ป่วย การช่วยเหลือจากมูลนิธิเฉพาะโรค และการบริจาคยาจากบริษัทยา 
  
3. ด้านการให้บริการ (provision) แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 
 บริการทางการแพทย์ที่เก่ียวกับโรคหายากที่มีอยู่ในประเทศไทย คือ การคัดกรองทารกแรกเกิดในโรค 
Congenital hypothyroidism และ Phenylketonuria (PKU) การรักษาส่วนหน่ึงมีอยู่ในระบบสุขภาพของ
ไทย ส่วนการรักษาที่ยังไม่มีในประเทศไทย แพทย์จะต้องหาทางนําเข้ามาจากต่างประเทศหากผู้ป่วยยินยอม
จ่ายค่ารักษา 
  
4. ด้านทรัพยากร (resource generation) ของภาครัฐและเอกชน  
 แหล่งที่มาของงบประมาณที่ใช้ในการดูแลผู้ป่วยโรคหายากมาจาก สิทธิหลักประกันสุขภาพของรัฐ 
การจ่ายค่ารักษาพยาบาลเองของผู้ป่วย การช่วยเหลือจากมูลนิธิเฉพาะโรค และการบริจาคยาจากบริษัทยา 
 การนํายาโรคหายากเข้ามาในประเทศไทยมีเพียงบริษัทยา 1 แห่งที่ได้นําเข้ามาอย่างเป็นทางการ 
นอกจากน้ีแพทย์จะต้องหาวิธีนําเข้ายามาด้วยตนเอง 
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 มูลนิธิช่วยเหลือผู้ป่วยเฉพาะโรค สามารถช่วยเหลือค่าใช้จ่ายผู้ป่วยได้บางส่วน โดยงบประมาณของ
มูลนิธิมาจาการจัดงานระดมทุนหลากหลายรูปแบบ  
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สรุปและข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย 
สรุปผลการทบทวนวรรณกรรมจากต่างประเทศ 

 ยังไม่มีนิยามที่เป็นสากลของโรคหายาก การให้คํานิยามน้ันแตกต่างกันไปในแต่ละประเทศ และมี
ความแตกต่างระหว่างหน่วยงานในประเทศเดียวกัน การให้นิยามโรคหายากอาจแบ่งได้เป็น 2 แบบหลักๆ คือ 
นิยามตามจํานวนผู้ป่วยโรคน้ันทั้งหมดในประเทศ และนิยามตามความชุกของโรค โดยค่าอ้างอิงที่ใช้สําหรับ
การนิยามตามจํานวนผู้ป่วยทั้งหมดอยู่ในช่วง <2,000 คน – <200,000 คน และค่าอ้างอิงที่ใช้สําหรับการ
นิยามตามความชุกของผู้ป่วยอยู่ในช่วงร้อยละ 0.0002 – ร้อยละ 0.065 การที่หลายประเทศใช้คํานิยามเป็น
จํานวนผู้ป่วยรวมแทนที่จะใช้ความชุกของโรค อธิบายได้จากการมองกลุ่มโรคหายากจากมุมมองความคุ้มทุน
ของธุรกิจยาในการวิจัย พัฒนา และนําเข้ายาเพ่ือการจําหน่ายในประเทศน้ันๆ 

1. ด้านการอภิบาลระบบ (stewardship)  

มาตรการทางกฎหมายที่เก่ียวข้องกับการดูแลผู้ป่วยโรคหายากอาจแบ่งได้เป็น  

(1) มาตรการจูงใจบริษัทยาให้วิจัย พัฒนา หรือนําเข้ายาสําหรับรักษาโรคหายาก เช่น Orphan 
Drugs Act (1983) ของอเมริกา 

(2) มาตรการจัดทําระบบสนับสนุน เช่น การจัดทําฐานข้อมูลโรคหายาก หรือทะเบียนผู้ป่วยโรคหา
ยาก เช่น Rare Diseases Act (2015) ของญี่ปุ่นที่ระบุให้มีการจัดทําทะเบียนผู้ป่วยโรคหายาก 

(3) มาตรการเพ่ิมการเข้าถึง เช่น Rare Diseases Act (2015) ของญี่ปุ่น ที่ส่งผลให้รัฐบาลต้องช่วย
สนับสนุนค่าใช้จ่ายส่วน co-insurance ของผู้ป่วยโรคหายาก  

(4) การกําหนดให้ผู้ป่วยโรคหายากเป็น persons with disabilities เพ่ือให้มีสิทธิในสวัสดิการอ่ืนๆ 
ของรัฐ 

(5) การทํา Newborn screening  

ระบบฐานข้อมูลแบ่งออกเป็น 2 ประเภท คือ ทะเบียนผู้ป่วยโรคหายาก และฐานข้อมูลรายช่ือโรคหา
ยาก และรายละเอียดที่เก่ียวข้อง โดยฐานข้อมูลประเภทแรกมีการเก็บรวบรวมไว้ตามมูลนิธิเพ่ือช่วยเหลือ
ผู้ป่วยโรคหายาก หรือการจัดเก็บโดยรัฐบาล เช่น ประเทศญี่ปุ่นที่ใช้ข้อมูลการขึ้นทะเบียนขอรับสวัสดิการ
สําหรับโรคหายากมาเป็นทะเบียผู้ป่วยโรคหายาก 

 

2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) สําหรับโรคหายาก 
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แหล่งที่มาของงบประมาณที่ใช้ในการดูแลผู้ป่วยโรคหายากน้ันขึ้นกับระบบสุขภาพในประเทศน้ันๆ 
เน่ืองจากมักจะเป็นการทําเสริม จากระบบหลักประกันสุขภาพตามปกติของประเทศนั้น นอกจากน้ียังมีส่วนที่
ผู้ป่วยจ่ายเอง ได้จากการช่วยเหลือของมูลนิธิต่างๆ หรือได้การช่วยเหลือจากบริษัทยาเอกชน   

 

3. ด้านการให้บริการ (provision) แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 

ให้บริการบนทรัพยากรที่มีอยู่ในระบบสุขภาพเดิม โดยเพ่ิมเติมการจัดต้ังศูนย์ความเป็นเลิศ หรือ
สถาบันเพ่ือวิจัย พัฒนา และให้การดูแลผู้ป่วยโรคหายากเฉพาะทางขึ้นมาด้วย ดังกรณีของสหรัฐอเมริกาและ
ญี่ปุ่น  

นอกจากการให้การรักษาแล้ว การคัดกรองทารกแรกเกิดก็เป็นหน่ึงในบริการท่ีเก่ียวข้องกับการดูแล 
จัดการโรคหายากได้เช่นกัน 

 

4. ด้านทรัพยากร (resource generation) ของภาครัฐและเอกชน  

งบประมาณในการดูแลผู้ป่วยโรคหายากจากการทบทวนวรรณกรรมมาจาก 4 ส่วน คือ งบประมาณ
ของรัฐบาล ผู้ป่วยจ่ายเอง มูลนิธิ และการบริจาคของบริษัทยา 

สําหรับประเด็นการจัดหายา ในกรณีญี่ปุ่น และอเมริกา ได้มีการกระตุ้นให้บริษัทภายในประเทศผลิต
ยาตัวใหม่ขึ้นมา สําหรับประเทศอย่างฟิลิปปินส์ ยังเน้นการนําเข้ายาโดยให้สิทธิพิเศษทางภาษีแก่ผู้นําเข้ายามา
ในประเทศ 

  

สรุปผลการทบทวนวรรณกรรมจากประเทศไทย 

1. ด้านการอภิบาลระบบ (stewardship)  

 ในประเทศไทยยังไม่มีกฎหมายที่เ ก่ียวข้องกับโรคหายากโดยตรง มีเพียงประกาศสํานักงาน
คณะกรรมการอาหารและยา เรื่อง บัญชีรายการยากําพร้า พ.ศ.2560 ซึ่งมีการให้คํานิยามของยากําพร้า มี
ข้อความท่ีระบุถึง “โรคที่พบได้น้อย” ที่อาจหมายรวมถึง กลุ่มโรคหายาก แต่เมื่อมีการนํายารักษาโรคหายาก
เข้ามาในประเทศไทยก็ไม่สามารถขอใช้สถานะยากําพร้าน้ีได้ 
 ระบบฐานข้อมูลของโรคหายากในประเทศ มีเพียงทะเบียนผู้ป่วยซึ่งมูลนิธิช่วยเหลือผู้ป่วยรวบรวมจาก
รายช่ือของผู้ป่วยที่มาขอความช่วยเหลือจากมูลนิธิ อย่างไรก็ตามมีความเป็นไปได้ในการรวบรวมจํานวนผู้ป่วย
โรคหายากจากฐานข้อมูลของ 3 สิทธิประกันสุขภาพของรัฐ 
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2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) สําหรับโรคหายาก 
 แหล่งที่มาของงบประมาณที่ใช้ในการดูแลผู้ป่วยโรคหายากมาจาก สิทธิหลักประกันสุขภาพของรัฐ 
การจ่ายค่ารักษาพยาบาลเองของผู้ป่วย การช่วยเหลือจากมูลนิธิเฉพาะโรค และการบริจาคยาจากบริษัทยา 
  
3. ด้านการให้บริการ (provision) แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 
 บริการทางการแพทย์ที่เก่ียวกับโรคหายากที่มีอยู่ในประเทศไทย คือ การคัดกรองทารกแรกเกิดในโรค 
Congenital hypothyroidism และ Phenylketonuria (PKU) การรักษาส่วนหน่ึงมีอยู่ในระบบสุขภาพของ
ไทย ส่วนการรักษาที่ยังไม่มีในประเทศไทย แพทย์จะต้องหาทางนําเข้ามาจากต่างประเทศหากผู้ป่วยยินยอม
จ่ายค่ารักษา 
  
4. ด้านทรัพยากร (resource generation) ของภาครัฐและเอกชน  
 แหล่งที่มาของงบประมาณที่ใช้ในการดูแลผู้ป่วยโรคหายากมาจาก สิทธิหลักประกันสุขภาพของรัฐ 
การจ่ายค่ารักษาพยาบาลเองของผู้ป่วย การช่วยเหลือจากมูลนิธิเฉพาะโรค และการบริจาคยาจากบริษัทยา 
 การนํายาโรคหายากเข้ามาในประเทศไทยมีเพียงบริษัทยา 1 แห่งที่ได้นําเข้ามาอย่างเป็นทางการ 
นอกจากน้ีแพทย์จะต้องหาวิธีนําเข้ายามาด้วยตนเอง 
 มูลนิธิช่วยเหลือผู้ป่วยเฉพาะโรค สามารถช่วยเหลือค่าใช้จ่ายผู้ป่วยได้บางส่วน โดยงบประมาณของ
มูลนิธิมาจาการจัดงานระดมทุนหลากหลายรูปแบบ  
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ข้อเสนอแนะเชิงนโยบาย 

คณะผู้วิจัยขอเสนอข้อเสนอแนะเชิงนโยบายตามประเด็นในกรอบแนวคิดงานวิจัย (ภาพที่ 1) ที่ได้ใช้
ในการทบทวนวรรณกรรม ดังน้ี 

จุดเร่ิมต้นในการดูแลผู้ป่วยกลุ่มโรคหายาก คือ การกําหนดนิยาม และกลไกที่จะพิจารณาว่าโรคใดถือ
เป็นโรคหายาก ซึ่งนิยามน้ันสามารถกําหนดได้ทั้งจากการใช้ค่าความชุก หรือจํานวนผู้ป่วยรวมทั้งหมดใน
ประเทศ และอาจจัดให้มีคณะกรรมการเพ่ือพิจารณาว่ามีโรคใดบ้างที่พบในประเทศไทยที่จะจัดให้อยู่ในสถานะ
โรคหายาก  

เน่ืองจากการได้สถานะโรคหายากจะนําไปสู่การได้รับสวัสดิการของภาครัฐ คณะกรรมการท่ีพิจารณา
ว่าโรคใดเป็นโรคหายากจึงควรจะมีส่วนร่วมจากหลายหน่วยงาน เช่น กระทรวงสาธารณสุข กระทรวงแรงงาน
และสวัสดิการสังคม กระทรวงการพัฒนาสังคมและความมั่นคงของมนุษย์ และกระทรวงการคลัง เป็นต้น 

 

1. ด้านการอภิบาลระบบ (stewardship)  
 จากตัวอย่างการทบทวนวรรณกรรมของทั้ง 3 ประเทศ พบว่า แม้เป็นประเทศที่มีระบบหลักประกัน
สุขภาพที่เข้มแข็งอย่างประเทศญี่ปุ่น ยังคงมีความจําเป็นต้องมีกฎหมายเฉพาะสําหรับกลุ่มผู้ป่วยโรคหายาก 
ทีมวิจัยจึงเสนอให้มีการผลักดันกฎหมายที่มีเน้ือหาเฉพาะสําหรับการดูแลผู้ป่วยกลุ่มโรคหายากในประเทศไทย 
โดยที่กฎหมายฉบับดังกล่าวควรครอบคลุมประเด็นดังต่อไปน้ี 
 (1) มีการกําหนดนิยาม และกลไกการพิจารณาว่าโรคใดที่มีสถานะเป็นโรคหายาก 
 (2) มีมาตรการจูงใจบริษัทยาให้วิจัย พัฒนา หรือนําเข้ายาสําหรับรักษาโรคหายาก  

(3) มีมาตรการจัดทําระบบสนับสนุนการดูแลผู้ป่วยโรคหายาก เช่น การจัดทําฐานข้อมูลโรคหายาก 
หรือทะเบียนผู้ป่วยโรคหายาก การจัดต้ังศูนย์ความเป็นเลิศด้านโรคหายากโดยร่วมมือกับมหาวิทยาลัย
(4) มาตรการเพ่ิมการเข้าถึงการรักษา 
(5) การกําหนดให้ผู้ป่วยโรคหายากเป็น persons with disabilities เพ่ือให้มีสิทธิในสวัสดิการอ่ืนๆ 
ของรัฐ 
(6) การทํา Newborn screening 

 การสร้างระบบข้อมูลผู้ป่วยโรคหายากอาจเริ่มโดยการรวบรวมจํานวนผู้ป่วยตามรหัส ICD-10 ของโรค
ที่จัดว่าเป็นโรคหายาก จากฐานข้อมูลของ สปสช. สปส. และกรมบัญชีกลาง มารวมกันเพ่ือประมาณการ
จํานวนผู้ป่วยแต่ละโรค และจํานวนรวมผู้ป่วยโรคหายากทั้งหมด และดึงข้อมูลผู้ป่วยมารวมกันไว้เป็นทะเบียน
ผู้ป่วยโรคหายาก อีกทางเลือกหนึ่งสําหรับการจัดทําทะเบียนผู้ป่วยโรคหายาก คือ การใช้ฐานข้อมูลของผู้ขอ
เข้ารับการช่วยเหลือ/สวัสดิการของผู้ป่วยโรคหายาก หากมีการจัดทําระบบให้ความช่วยเหลือขึ้นมาแล้ว 
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2. ด้านการคลังสุขภาพ (financing) สําหรับโรคหายาก 
จากการทบทวนวรรณกรรมต่างประเทศ การคลังสุขภาพของกลุ่มโรคหายากนั้นเป็นระบบที่ขยาย

ความครอบคลุมจากระบบหลักประกันสุขภาพที่มีอยู่เดิม ดังจะเห็นว่ายาสําหรับโรคหายากบางตัวได้ถูกบรรจุ
อยู่ในบัญชียาหลักแห่งชาติบ้างแล้ว ดังน้ัน ปัญหาจึงอาจจะอยู่ที่แหล่งที่มาของงบประมาณที่จําเป็นต้องใช้
เพ่ิมขึ้นเพ่ือมาสนับสนุนค่าใช้จ่ายด้านการรักษาโรคหายาก ตัวอย่างในประเทศฟิลิปปินส์ใช้งบประมาณจาก 
Sin tax ซึ่งถือเป็นหน่ึงในแหล่งงบประมาณที่เป็นไปได้ในประเทศไทย นอกจากน้ียังมีแหล่งงบประมาณ
ทางเลือกอ่ืนๆ ในประเทศไทยที่เป็นไปได้ เช่น รายได้จากสลากกินแบ่งรัฐบาล Capital gain tax เป็นต้น  

นอกจากน้ี ยังมีค่าใช้จ่ายส่วนที่อาจจะขอเงินสนับสนุนจากรัฐบาลได้ยาก เช่น ค่าเดินทาง ค่าที่พักมา
พบแพทย์ผู้เช่ียวขาญท่ีกระจุกตัวอยู่ในเขตกรุงเทพและปริมณฑล ผู้ป่วยสามารถขอรับความช่วยเหลือจาก
มูลนิธิต่างๆ บริษัทยาเอกชนก็มีกลไกที่สนับสนุนยาบางส่วนให้แก่ผู้ป่วยโรคหายากเช่นกัน   

 
3. ด้านการให้บริการ (provision) แก่ผู้ป่วยโรคหายาก 
 การจัดบริการให้แก่ผู้ ป่วยโรคหายากประกอบด้วย การคัดกรองทารกแรกเกิด เพ่ิมเติมจาก 
Congenital hypothyroidism และ Phenylketonuria (PKU) ที่มีการคัดกรองอยู่แล้ว การวินิจฉัยโรค ซึ่ง
จําเป็นจะต้องมีการลงทุนในห้องปฏิบัติการณ์เพ่ือเพ่ิมศักยภาพให้สามารถตรวจวินิจฉัยโรคหายากให้ได้ครอ
คลุมมากขึ้น 
 การเพ่ิมศักยภาพในการให้บริการดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายากทั้งระบบน้ัน ในต่างประเทศใช้รูปแบบ
ของการจัดต้ังศูนย์ความเป็นเลิศด้านการวิจัยและพัฒนา องค์ความรู้ การวินิจฉัย การรักษาโรคหายาก โดยทํา
ความร่วมมือกับมหาวิทยาลัย ซึ่งเป็นในรูปแบบน้ีทั้ง 3 ประเทศที่ทําการทบทวนวรรณกรรม โดยควรคํานึงถึง
การจัดต้ังศูนย์ในระดับภูมิภาคนอกเขตกรุงเทพและปริมณฑลเพ่ิมเติมซึ่งจะช่วยขยายการเข้าถึงบริการของ
ผู้ป่วยในต่างจังหวัด 
 นอกจากน้ี รัฐควรกําหนดให้ผู้ป่วยโรคหายากถือว่าเป็น persons with disabilities ตามความ
เหมาะสม เพ่ือมีคุณสมบัติที่จะได้รับสวัสดิการสังคมอ่ืนๆ ที่รัฐจัดให้เหมือนกลุ่มผู้พิการหรือทุพพลภาพ 
 
4. ด้านทรัพยากร (resource generation) ของภาครัฐและเอกชน  
 งบประมาณในการดูแลผู้ป่วยโรคหายากในต่างประเทศมาจาก 4 แหล่ง คือ งบประมาณของรัฐบาล 
ผู้ป่วยจ่ายเอง มูลนิธิ และการบริจาคของบริษัทยา ในส่วนงบประมาณของรัฐจําเป็นต้องพิจารณาแหล่งทุน
ทางเลือกตามท่ีได้เสนอไปข้างต้น ได้แก่ Sin tax รายได้จากสลากกินแบ่งรัฐบาล Capital gain tax เป็นต้น 
 สําหรับประเด็นการจัดหายา รัฐควรทําทั้งการส่งเสริมให้การนําเข้าและขึ้นทะเบียนยาสําหรับผู้ป่วย
โรคหายากทําได้ง่ายขึ้น โดยใช้กลไกสิทธิพิเศษทางภาษี และขั้นตอนการข้ึนทะเบียนตามช่องทางของยากําพร้า
ซึ่งทาง อย. มีระเบียบรองรับอยู่แล้ว นอกจากน้ี รัฐจําเป็นต้องมีตัวเลขจํานวนผู้ป่วยโรคหายากรายโรครวม
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ทั้งหมดในประเทศอย่างเป็นทางการ เพ่ืออํานวยความสะดวกให้แก่บริษัทยาในการประมาณการความคุ้มค่าใน
การนําเข้ายามาจําหน่ายในประเทศไทย 
 

5. ประเด็นอ่ืนๆ 

เน่ืองจากลักษณะของโรคหายากที่สําคัญ คือ ผู้ป่วยแต่ละโรคมีจํานวนน้อยมาก การวินิจฉัยและรักษา
มีต้นทุนสูง ในประเด็นแรกทําให้ขาดแคลนข้อมูลจากงานวิจัยที่มีจํานวนกลุ่มตัวอย่างเพียงพอหรืองานวิจัย
คุณภาพสูง ประกอบกับค่าใช้จ่ายที่สูงทําให้ การรักษาโรคหายากน้ันยากที่จะผ่านการพิจารณาความคุ้มค่าตาม
ระบบการประเมินเทคโนโลยีทางการแพทย์ จึงอาจจําเป็นต้องมีการกําหนดขั้นตอนหรือกฎเกณฑ์ที่จําเพาะต่อ
การประเมินการรักษาโรคหายากโดยให้นํ้าหนักประเด็นความเป็นธรรมในการเข้าถึงบริการมากกว่าการ
ประเมินเทคโนโลยีตามปกติ 

กลไกสร้างความเข้าใจแก่สังคม และกลไกการมีส่วนร่วมชองภาคประชาสังคมต่อโรคหายาก ก็เป็น
ประเด็นสําคัญที่จะช่วยหนุนเสริมการจัดทําระบบบริการให้แก่ผู้ป่วยโรคหายาก ซึ่งประเด็นน้ีถือเป็น 1 ใน 3 
กลยุทธ์ของ National Program on Rare and Intractable Diseases ของประเทศญี่ปุ่น 
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รายชื่อแพทย์และผู้เชี่ยวชาญเฉพาะทางด้านการดูแลรักษาผู้ป่วยโรคหายากด้านเวชพันธุศาสตร์ในประเทศไทย 

ลําดับ ชื่อ – นามสกุล ที่อยู่หน่วยงาน
1 ศ.พญ.ดวงฤดี  วัฒนศิริชัยกุล ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร ์โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล เขตพญาไท กรุงเทพฯ 10400 
2 ศ.นพ.วรศักดิ์ โชติเลอศักดิ์ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ ตึก สก. ชั้น 11 โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย เขตปทุมวัน กรุงเทพฯ 10330  
3 พญ.จุฬาลักษณ์ คุปตานนท ์ สถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี กรมการแพทย์ กระทรวงสาธารณสุข ถนนติวานนท์ ต.ตลาดขวัญ อ.เมือง จ.นนทบุรี 

11000 
4 ศ.ดร.พญ.กัญญา ศุภปีติพร ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร ์จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย เขตปทุมวัน กรุงเทพฯ 10330  
5 ผศ.นพ.นิธิวัชร์ วัฒนวิจารณ์ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตรศ์ิริราชพยาบาล  มหาวิทยาลยัมหิดล เขตบางกอกน้อยกรุงเทพฯ 10700 
6 ผศ.พญ.อัจฉรา เสถียรกิจการชัย ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตรศ์ิริราชพยาบาล  มหาวิทยาลยัมหิดล เขตบางกอกน้อยกรุงเทพฯ 10700 
7 อ.นพ.ชนินทร์ ลิ่มวงศ์ หน่วยอณูพันธุศาสตร์ สถานส่งเสริมการวิจยั คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล มหาวิทยาลัยมหิดล เขตบางกอกน้อย 

กรุงเทพฯ 10700 
8 รศ.นพ.มานพ พิทักษ์ภากร ภาควิชาอายุรศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ศิรริาชพยาบาล มหาวิทยาลัยมหิดล เขตบางกอกน้อยกรุงเทพฯ 10700 
9 ผศ.พญ.ทิพยวิมล ทมิอรุณ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร ์โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล เขตพญาไท กรุงเทพฯ 10400 

10 รศ.นพ.ธันยชัย สุระ ภาควิชาอายุรศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล เขตพญาไท กรงุเทพฯ 10400 
11 อ.พญ.อัจฉรา ธัญธีรธรรม ภาควิชาอายุรศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล เขตพญาไท กรงุเทพฯ 10400 
12 ดร.นพ.จักรกฤษณ์ เอื้อสุนทรวัฒนา ภาควิชาเวชศาสตร์ชุมชน คณะแพทยศาสตรโ์รงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล เขตพญาไท กรุงเทพฯ 10400 
13 อ.นพ.กุณฑล วิชาจารย์ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตรม์หาวิทยาลัยขอนแก่น ต. ในเมือง อ.เมือง จ.ขอนแก่น 40002 
14 รศ.นพ.มหัทธนา กมลศิลป์ กองกุมารเวชกรรม โรงพยาบาลพระมงกุฎเกล้า วิทยาลัยแพทยศาสตรพ์ระมงกุฎเกล้า 315 ถนนราชวิถี เขตราชเทวี 

กรุงเทพฯ 10400 
15 พ.อ.บุญชัย บุญวัฒน์ กองกุมารเวชกรรม โรงพยาบาลพระมงกุฎเกล้า315 ถนนราชวิถี แขวงทุ่งพญาไท เขตราชเทวี กรุงเทพมหานคร 10400 
16 พันเอก รศ.นพ.กิตติ บูรณวุฒิ  แผนกเวชพันธุศาสตร์ กองอายุรกรรม โรงพยาบาลพระมงกุฎเกล้า 315 ตึกเฉลิมพระเกียรติ ชั้น 3 ถนนราชวิถี แขวงทุ่ง

พญาไท เขตราชเทวี กรุงเทพฯ 10400 
17 ศ.นพ.สุทธิพงษ์ ปังคานนท์ สถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี กรมการแพทย์ กระทรวงสาธารณสุข ถนนติวานนท์ ต.ตลาดขวัญ อ.เมือง จ.นนทบุรี 

11000 
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ลําดับ ชื่อ – นามสกุล ที่อยู่หน่วยงาน
18 พญ.กิติวรรณ โรจนเนืองนิตย์ สถานวิทยาศาสตร์คลินิก คณะแพทยศาสตร ์มหาวิทยาลัยธรรมศาสตร์ 99 ม.18 ต.คลองหนึ่ง อ.คลองหลวง จ.ปทุมธานี 

12121 
19 ดร.นพ.ดลนิภัทร  เดชสุพงศ์ กลุ่มสาขาเวชศาสตร์ปริวรรต อาคารวิจัยและสวัสดิการ ชั้น 3 คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล 

เขตพญาไท กรุงเทพฯ 10400 
20 อ.นพ.ประสิทธิ์ เผ่าทองคํา ภาควิชากุอายุรศาสตร์ โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย เขตปทุมวัน กรุงเทพฯ 10330 
21 รศ.พญ.อรณี  แสนมณีชัย  

 
ภาควิชากุมารเวชศาตร์ คณะแพทยศาสตร์ศริิราชพยาบาล เลขที่ 2 ถนนวังหลัง แขวงศิริราช เขตบางกอกน้อย กรุงเทพฯ 
10700 

22 ผศ.นพ.ชัยยศ  คงคติธรรม 
 

ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ โรงพยาบาลรามาธิบดี คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี  มหาวิทยาลัยมหิดล 270 ถนน
พระรามที่ 6  แขวงทุ่งพญาไท  เขตราชเทวี กรุงเทพฯ  10400 

23 ผศ.พญ.ทิพย์วิมล  ทิมอรุณ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ โรงพยาบาลรามาธิบดี คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี  มหาวิทยาลัยมหิดล 270 ถนน
พระรามที่ 6  แขวงทุ่งพญาไท  เขตราชเทวี กรุงเทพฯ  10400 

24 อ.ภก.นิสาศรี  เสริมพล คณะกายภาพบําบัด มหาวิทยาลัยมหิดล 999 ถนนพุทธมณฑลสาย 4 ต.ศาลายา อ.พุทธมณฑล จ.นครปฐม 73170 
25 อ.พญ.มณฑิดา  วีรวิกรม ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ คณะแพทยศาสตร์ เขตปทุมวัน กรงุเทพฯ 10330 
26 อ.พญ.รัชริน คงคะสุวรรณ ภาควิชาเวชศาสตร์ฟื้นฟู คณะแพทยศาสตรศ์ิริราชพยาบาล เลขที่ 2 ถนนวังหลัง แขวงศิริราช เขตบางกอกน้อย กรุงเทพฯ 

10700 
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ประเด็นคําถามสําหรับงานวิจัยกระทรวงการพัฒนาสังคมและความม่ันคงของมนุษย์ (พม.) 

1. กระทรวงการพัฒนาสังคมและความมั่นคงของมนุษย์ (พม.) มีหรือทราบถึงกฎหมาย ระเบียบ หรือ
นโยบายที่เก่ียวข้องกับการดูแลผู้ป่วยที่เป็นโรคที่มีความชุกในประชากรตํ่า (โรคหายาก) หรือไม่ 
อย่างไรบ้าง? 

2. กระทรวง พม. มีการจัดทําทะเบียนผู้ป่วยโรคหายาก (โรคที่มีความชุกในประชากรต่ํา) หรือไม่ 
อย่างไร?  

3. กระทรวง พม. มีกลไกการช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายาก (โรคที่มีความชุกในประชากรต่ํา) และครอบครัว 
อย่างไรบ้าง? 

4. กระทรวง พม. มีการจัดสรรและฝึกอบรมบุคลากรสําหรับการดูแล และช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายาก 
(โรคที่มีความชุกในประชากรตํ่า) และครอบครัว หรือไม่ อย่างไรบ้าง? 

5. กระทรวง พม. มีการจัดสวัสดิการสําหรับผู้ป่วยโรคหายาก (โรคที่มีความชุกในประชากรตํ่า) และ
ครอบครัว หรือไม่ อย่างไรบ้าง? 

6. ผู้ป่วยโรคหายาก (โรคที่มีความชุกในประชากรตํ่า) และครอบครัว สามารถเข้าถึงสวัสดิการหรือขอ
ความช่วยเหลือจากกระทรวง พม. อย่างไร มีเกณฑ์การคัดเลือกผู้ที่จะได้รับการช่วยเหลืออย่างไรบ้าง 
และมีการติดตามหลังการได้รับการช่วยเหลืออย่างไร? 
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ประเด็นคําถามสําหรับงานวิจัยมูลนิธิเพื่อผู้ป่วยโรคหายาก 

“การสังเคราะห์งานวิจัยเพ่ือพัฒนาระบบสุขภาพสําหรับโรคหายากในประเทศไทย” 

1. ประวัติการการก่อต้ังมูลนิธิฯ แหล่งที่มีมาของงบประมาณ? 
2. เท่าที่มีข้อมูล ประเทศไทยมีกฎหมาย ระเบียบ หรือนโยบายที่เก่ียวข้องกับการดูแลผู้ป่วยที่เป็นโรคหา

ยากหรือไม่ มีกฎหมายใดบ้าง? 
3. มูลนิธิฯ มีความพยายามในการผลักดันกฎหมาย หรือนโยบายเพ่ือผู้ป่วยโรคหายากอย่างไรบ้าง มี

กรณีศึกษาที่สําเร็จ หรือกรณีศึกษาที่น่าสนใจอย่างไรบ้าง? 
4. มูลนิธิฯ มีการจัดทําทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ ประกอบด้วยกลุ่มโรคใดบ้าง ผู้ป่วยในทะเบียนมี

จํานวนเท่าไร เง่ือนไขการนับผู้ป่วยเข้าในทะเบียนเป็นอย่างไร และทะเบียนมีการปรับปรุงข้อมูลล่าสุด
เมื่อไร? 

5. มูลนิธิฯ เผยแพร่ความรู้เก่ียวกับโรคหายากให้แก่ ผู้ป่วย ครอบครัว และสาธารณชน ในรูปแบบ
ใดบ้าง? 

6. มูลนิธิฯ มีแหล่งทุนสนับสนุน สัดส่วนของการได้รับการสนับสนุนจากแหล่งต่างๆ เป็นอย่างไร? 
7. มูลนิธิฯ มีกลยุทธ์การหารายได้เพ่ือช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากอย่างไรบ้าง? 
8. งบประมาณของมูลนิธิฯ สามารถช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากได้ครอบคลุมกิจกรรมใดบ้าง และเพียงพอ

หรือไม่? 
9. มูลนิธิฯ มีรูปแบบในการช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากในกิจกรรมใดบ้าง และมีเกณฑ์ในการจัดสรร

อย่างไร? 
10. มูลนิธิฯ มีการจัดบริการรักษาพยาบาลผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ อย่างไร? 
11. มูลนิธิฯ มีการสนับสนุนให้ผู้ป่วยถึงบริการทางการแพทย์ ยา อาหาร และอุปกรณ์ทางการแพทย์ 

อย่างไรบ้าง? 
12. มูลนิธิฯ มีการสนับสนุนครอบครัวผู้ป่วยอย่างไรบ้าง? 
13. มูลนิธิฯ มีการจัดกิจกรรมเพ่ือพัฒนาศักยภาพบุคลากรทางการแพทย์ และญาติ ในการดูแลผู้ป่วย

อย่างไรบ้าง? 
14. มูลนิธิฯ มีบุคลากรจํานวนเท่าไร และมีผู้เก่ียวข้องในเครือข่ายกลุ่มใดบ้าง และมีจํานวนเท่าไร? 
15. มูลนิธิฯ กลไกการประเมินผล การตรวจติดตามหลังการช่วยเหลือหรือไม่ อย่างไร? 
16. มูลนิธิฯ มีองค์กรเครือข่ายที่เก่ียวข้องกับการดูแลหรือให้การช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ 

อย่างไร? 
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17. บุคลากรทางการแพทย์รู้จักกลุ่มโรคน้ีดีเพียงใด?  
18. ระยะเวลาต้ังแต่เริ่มมีอาการจนได้รับการวินิจฉัย ยาวนานเพียงใด? 
19. ปัญหาสําคัญของผู้ป่วยโรคหายาก และครอบครัวมีปัญหาอะไรบ้าง? 
20. ปัญหาและอุปสรรคของการทํางานช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากในประเทศไทยมีประเด็นใดบ้าง? 
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ประเด็นคําถามสําหรับงานวิจัยมูลนิธิโรคพันธุกรรมแอลเอสด ี

1. ประวัติการการก่อต้ังมูลนิธิฯ แหล่งที่มีมาของงบประมาณ? 
2. เท่าที่มีข้อมูล ประเทศไทยมีกฎหมาย ระเบียบ หรือนโยบายที่เก่ียวข้องกับการดูแลผู้ป่วยที่เป็นโรค

แอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆหรือไม่ มีกฎหมายใดบ้าง? 
3. มูลนิธิฯ มีความพยายามในการผลักดันกฎหมาย หรือนโยบายเพ่ือผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหายาก

อ่ืนๆอย่างไรบ้าง มีกรณีศึกษาที่สําเร็จ หรือกรณีศึกษาที่น่าสนใจอย่างไรบ้าง? 
4. มูลนิธิฯ มีความพยายามในการจัดสรร หรือสรรหางบประมาณมาส่งเสริมงานวิจัยเก่ียวกับ 

วิทยาศาสตร์พ้ืนฐาน การวินิจฉัย คัดกรอง และการรักษาโรคแอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆหรือไม่ 
และได้ทําในประเด็นใดไปแล้วบ้าง? 

5. มูลนิธิฯ มีการจัดทําทะเบียนผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหายากอื่นๆหรือไม่ ประกอบด้วยกลุ่มโรค
ใดบ้าง ผู้ป่วยในทะเบียนมีจํานวนเท่าไร เง่ือนไขการนับผู้ป่วยเข้าในทะเบียนเป็นอย่างไร และทะเบียน
มีการปรับปรุงข้อมูลล่าสุดเมื่อไร? 

6. มูลนิธิฯ เผยแพร่ความรู้เก่ียวกับโรคแอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆให้แก่ ผู้ป่วย ครอบครัว และ
สาธารณชน ในรูปแบบใดบ้าง? 

7. มูลนิธิฯ มีแหล่งทุนสนับสนุน สัดส่วนของการได้รับการสนับสนุนจากแหล่งต่างๆ เป็นอย่างไร? 
8. มูลนิธิฯ มีกลยุทธ์การหารายได้เพ่ือช่วยเหลือผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆอย่างไรบ้าง? 
9. งบประมาณของมูลนิธิฯ สามารถช่วยเหลือผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆได้ครอบคลุม

กิจกรรมใดบ้าง และเพียงพอหรือไม่? 
10. มูลนิธิฯ มีรูปแบบในการช่วยเหลือผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆในกิจกรรมใดบ้าง และมี

เกณฑ์ในการจัดสรรอย่างไร? 
11. มูลนิธิฯ มีการจัดบริการรักษาพยาบาลผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆหรือไม่ อย่างไร?  
12. มูลนิธิฯ มีการสนับสนุนให้ผู้ป่วยถึงบริการทางการแพทย์ ยา อาหาร และอุปกรณ์ทางการแพทย์ 

อย่างไรบ้าง? 
13. มูลนิธิฯ มีการสนับสนุนครอบครัวผู้ป่วยอย่างไรบ้าง? 
14. มูลนิธิฯ มีการจัดกิจกรรมเพ่ือพัฒนาศักยภาพบุคลากรทางการแพทย์ และญาติ ในการดูแลผู้ป่วย

อย่างไรบ้าง? 
15. มูลนิธิฯ มีบุคลากรจํานวนเท่าไร และมีผู้เก่ียวข้องในเครือข่ายกลุ่มใดบ้าง และมีจํานวนเท่าไร? 
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16. ในประเทศไทยมีบุคลากรในการวิจัย วินิจฉัย รักษา และดูแลผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆ
เพียงพอหรือไม่ มีจํานวนประมาณเท่าใด และยังขาดแคลนอีกเท่าใด? 

17. มูลนิธิฯ กลไกการประเมินผล การตรวจติดตามหลังการช่วยเหลือหรือไม่ อย่างไร? 
18. มูลนิธิฯ มีองค์กรเครือข่ายที่เก่ียวข้องกับการดูแลหรือให้การช่วยเหลือผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหา

ยากอ่ืนๆหรือไม่ อย่างไร? 
19. บุคลากรทางการแพทย์รู้จักกลุ่มโรคน้ีดีเพียงใด? 
20. ระยะเวลาต้ังแต่เริ่มมีอาการจนได้รับการวินิจฉัย ยาวนานเพียงใด? 
21. ปัญหาสําคัญของผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆ และครอบครัวมีปัญหาอะไรบ้าง? 
22. ปัญหาและอุปสรรคของการทํางานช่วยเหลือผู้ป่วยโรคแอลเอสดี และโรคหายากอ่ืนๆในประเทศไทยมี

ประเด็นใดบ้าง? 
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ประเด็นคําถามสําหรับงานวิจัยสมาคมพันธุศาสตร์แห่งประเทศไทย 

1. ประวัติการการก่อต้ังสมาคมฯ แหล่งที่มีมาของงบประมาณ? 
2. เท่าที่มีข้อมูล ประเทศไทยมีกฎหมาย ระเบียบ หรือนโยบายที่เก่ียวข้องกับการดูแลผู้ป่วยที่เป็นโรคหา

ยากหรือไม่ มีกฎหมายใดบ้าง? 
3. สมาคมฯ มีความพยายามในการผลักดันกฎหมาย หรือนโยบายเพ่ือผู้ป่วยโรคหายากอย่างไรบ้าง มี

กรณีศึกษาที่สําเร็จ หรือกรณีศึกษาที่น่าสนใจอย่างไรบ้าง? 
4. สมาคมฯ มีความพยายามในการจัดสรร หรือสรรหางบประมาณมาส่งเสริมงานวิจัยเก่ียวกับ 

วิทยาศาสตร์พ้ืนฐาน การวินิจฉัย คัดกรอง และการรักษาโรคหายากหรือไม่ และได้ทําในประเด็นใดไป
แล้วบ้าง? 

5. สมาคมฯ มีการจัดทําทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ ประกอบด้วยกลุ่มโรคใดบ้าง ผู้ป่วยในทะเบียน
มีจํานวนเท่าไร เง่ือนไขการนับผู้ป่วยเข้าในทะเบียนเป็นอย่างไร และทะเบียนมีการปรับปรุงข้อมูล
ล่าสุดเมื่อไร? 

6. สมาคมฯ เผยแพร่ความรู้เก่ียวกับโรคหายากให้แก่ ผู้ป่วย ครอบครัว และสาธารณชน ในรูปแบบ
ใดบ้าง? 

7. สมาคมฯ มีแหล่งทุนสนับสนุน สัดส่วนของการได้รับการสนับสนุนจากแหล่งต่างๆ เป็นอย่างไร? 
8. สมาคมฯ มีกลยุทธ์การหารายได้เพ่ือช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากอย่างไรบ้าง? 
9. งบประมาณของสมาคมฯ สามารถช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากได้ครอบคลุมกิจกรรมใดบ้าง และ

เพียงพอหรือไม่? 
10. สมาคมฯ มีรูปแบบในการช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากในกิจกรรมใดบ้าง และมีเกณฑ์ในการจัดสรร

อย่างไร? 
11. สมาคมฯ มีการจัดบริการรักษาพยาบาลผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ อย่างไร?  
12. สมาคมฯ มีการสนับสนุนให้ผู้ป่วยถึงบริการทางการแพทย์ ยา อาหาร และอุปกรณ์ทางการแพทย์ 

อย่างไรบ้าง? 
13. สมาคมฯ มีการสนับสนุนครอบครัวผู้ป่วยอย่างไรบ้าง? 
14. สมาคมฯ มีการจัดกิจกรรมเพ่ือพัฒนาศักยภาพบุคลากรทางการแพทย์ และญาติ ในการดูแลผู้ป่วย

อย่างไรบ้าง? 
15. สมาคมฯ มีบุคลากรจํานวนเท่าไร และมีผู้เก่ียวข้องในเครือข่ายกลุ่มใดบ้าง และมีจํานวนเท่าไร? 
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16. ในประเทศไทยมีบุคลากรในการวิจัย วินิจฉัย รักษา และดูแลผู้ป่วยโรคหายากเพียงพอหรือไม่ มี
จํานวนประมาณเท่าใด และยังขาดแคลนอีกเท่าใด? 

17. สมาคมฯ กลไกการประเมินผล การตรวจติดตามหลังการช่วยเหลือหรือไม่ อย่างไร? 
18. สมาคมฯ มีองค์กรเครือข่ายที่เก่ียวข้องกับการดูแลหรือให้การช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ 

อย่างไร? 
19. บุคลากรทางการแพทย์รู้จักกลุ่มโรคน้ีดีเพียงใด? 
20. ระยะเวลาต้ังแต่เริ่มมีอาการจนได้รับการวินิจฉัย ยาวนานเพียงใด? 
21. ปัญหาสําคัญของผู้ป่วยโรคหายาก และครอบครัวมีปัญหาอะไรบ้าง? 
22. ปัญหาและอุปสรรคของการทํางานช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากในประเทศไทยมีประเด็นใดบ้าง? 
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ประเด็นคําถามสําหรับงานวิจัยสํานักงานคณะกรรมการอาหารและยา (อย.) 

1. สํานักงานคณะกรรมการอาหารและยา (อย.) มีหรือทราบถึงกฎหมาย ระเบียบ หรือนโยบายท่ี
เก่ียวข้องกับยา อาหาร และอุปกรณ์ทางการแพทย์ สําหรับกลุ่มโรคที่มีความชุกในประชากรตํ่า (โรค
หายาก) หรือไม่ อย่างไรบ้าง? 

2. อย. มีระบบข้อมูลหรือจัดทําทะเบียนยา อาหาร และอุปกรณ์ทางการแพทย์ สําหรับกลุ่มโรคที่มีความ
ชุกในประชากรตํ่า (โรคหายาก) หรือไม่ อย่างไรบ้าง? 

3. อย. ได้มีการจัดสรรงบประมาณโดยเฉพาะสําหรับการบริหารจัดการเกี่ยวกับยา อาหาร และอุปกรณ์
ทางการแพทย์ สําหรับกลุ่มโรคที่มีความชุกในประชากรตํ่า (โรคหายาก) หรือไม่ อย่างไรบ้าง? 

4. อย. มีกลไกสําหรับการพิจารณายาสําหรับกลุ่มโรคที่มีความชุกในประชากรตํ่า (โรคหายาก) เข้าสู่บัญชี
ยาหลักแห่งชาติอย่างไร มีกลไกที่แตกต่างจากยาทั่วไปหรือไม่? 

5. อย. มีกลไกในการช่วยสนับสนุนการจัดหายาสําหรับกลุ่มโรคที่มีความชุกในประชากรตํ่า (โรคหายาก) 
หรือไม่ อย่างไร? 

6. อย. มีการสนับสนุนหน่วยงาน องค์กร มหาวิทยาลัย นักวิจัยหรือภาคเอกชน ในการพัฒนาและวิจัย
ด้านยา อาหาร และอุปกรณ์ทางการแพทย์สําหรับกลุ่มโรคที่มีความชุกในประชากรตํ่า (โรคหายาก) 
หรือไม่ อย่างไร? 

7. อย. มีกลไกในการร่วมกําหนดราคายา และอุปกรณ์ทางการแพทย์สําหรับกลุ่มโรคที่มีความชุกใน
ประชากรตํ่า (โรคหายาก) หรือไม่ อย่างไร? 

8. อย. มีกลไกในการติดตามควบคุมการใช้ยา อาหาร และอุปกรณ์ทางการแพทย์สําหรับกลุ่มโรคที่มี
ความชุกในประชากรตํ่า (โรคหายาก) หรือไม่ อย่างไร? 
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ประเด็นคําถามสําหรับงานวิจัยสํานักงานประกันสังคม 

1. สํานักงานประกันสังคมมีกฎหมายที่ให้ความคุ้มครอง ดูแลผู้ประกันตนและลูกจ้าง ซึ่งเป็นผู้ป่วยโรคหา
ยากหรือไม่? 

2. สํานักงานประกันสังคมมีการกําหนดหลักเกณฑ์และอัตราค่าตอบแทนทดแทนกรณีผู้ป่วยเป็นโรคหา
ยากหรือไม่ 

3. สํานักงานประกันสังคม ได้มีการจัดทําระบบการจัดเก็บข้อมูลหรือการขึ้นทะเบียนผู้ป่วยโรคหายาก
หรือไม่? 

4. สํานักงานประกันสังคม ได้มีการจัดทําระบบการให้ความรู้เก่ียวกับโรคหายากให้แก่ผู้ป่วย และ
บุคลากรทางการแพทย์หรือไม่ อย่างไร? 

5. สํานักงานประกันสังคม มีการจัดสรรงบประมาณเพ่ือให้การช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ 
อย่างไร? 

6. หากมีการจัดสรรงบประมาณเพ่ือการบริหารจัดการโรคหายากมี risk pool อยู่ในระดับใดมีการจัดต้ัง
เป็นกองทุนเฉพาะหรือไม่? 

7. สํานักงานประกันสังคม จ่ายเงินให้แก่โรงพยาบาล/reimbursement สําหรับการรักษาผู้ป่วยกลุ่มโรค
หายากเป็นไปในรูปแบบใด? 

8. สิทธิประโยชน์ของประกันสังคม ครอบคลุมการรักษาของในกลุ่มโรคหายากใดบ้าง มีการรักษาใดที่
สําคัญ แต่มีราคาแพงและยังไม่อยู่ในชุดสิทธิประโยชน์บ้าง? 

9. หน่วยบริการกลุ่มใดในเครือข่ายของสํานักงานประกันสังคม ที่สามารถให้บริการผู้ป่วยโรคหายากส่วน
ใหญ่ได้? 

10. สํานักงานประกันสังคม ได้มีการจัดสรรบุคลากรที่มีความเช่ียวชาญด้านโรคหายาก มีการจัดต้ังสถาน
บริการโดยเฉพาะ หรือมีสถานบริการในเครือข่ายสําหรับกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่? 

11. สํานักงานประกันสังคม มีการจัดสรรงบประมาณเพ่ือกระตุ้นการมีส่วนร่วมของชุมชนในการดูแล และ
การช่วยเหลือทางสังคมแก่ผู้ป่วยและครอบครัวที่มีผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่? 

12. สํานักงานประกันสังคม มีการสนับสนุนระบบการจัดหายา เวชภัณฑ์ และเคร่ืองมือสําหรับกลุ่มโรคหา
ยากหรือไม่ อย่างไร?  

13. สํานักงานประกันสังคม มีการสนับสนุนการลงทุนในส่ิงปลูกสร้าง และจัดหาครุภัณฑ์สําหรับกลุ่มโรค
หายากหรือไม่ อย่างไร? 

14. สํานักงานประกันสังคม มีการสนับสนุนการจัดหาบุคลากรเพ่ือสนับสนุนการให้บริการกลุ่มผู้ป่วยโรค
หายากหรือไม่ อย่างไร? 

15. สํานักงานประกันสังคม จัดสรรงบประมาณเพ่ือพัฒนาระบบการให้บริการแก่กลุ่มผู้ป่วยโรคหายาก
อย่างไรบ้าง? 
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ประเด็นคําถามสําหรับงานวิจัยสํานักงานหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ (สปสช.) 

1. สํานักงานหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ (สปสช.) มีหรือทราบถึงกฎหมาย ระเบียบ หรือนโยบาย
เก่ียวกับสิทธิประโยชน์หลักประกันสุขภาพสําหรับผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่/อย่างไรบ้าง? 

2. สปสช. ได้มีการจัดทําระบบการจัดเก็บข้อมูลหรือการขึ้นทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่? 
3. สปสช. ได้มีการจัดทําระบบการให้ความรู้เก่ียวกับโรคหายากให้แก่ผู้ป่วย และบุคลากรทางการแพทย์

หรือไม่ อย่างไร? 
4. สปสช. มีการจัดสรรงบประมาณเพ่ือให้การช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ อย่างไร? 
5. หากมีการจัดสรรงบประมาณเพ่ือการบริหารจัดการโรคหายากมี risk pool อยู่ในระดับใดมีการจัดต้ัง

เป็นกองทุนเฉพาะหรือไม่? 
6. สปสช. จ่ายเงินให้แก่โรงพยาบาล/reimbursement สําหรับการรักษาผู้ป่วยกลุ่มโรคหายากเป็นไปใน

รูปแบบใด? 
7. สิทธิประโยชน์ของ สปสช. ครอบคลุมการรักษาของในกลุ่มโรคหายากใดบ้าง มีการรักษาใดที่สําคัญ 

แต่มีราคาแพงและยังไม่อยู่ในชุดสิทธิประโยชน์บ้าง? 
8. หน่วยบริการกลุ่มใดในเครือข่ายของ สปสช. ที่สามารถให้บริการผู้ป่วยโรคหายากส่วนใหญ่ได้? 
9. สปสช. ได้มีการจัดสรรบุคลากรที่มีความเช่ียวชาญด้านโรคหายาก มีการจัดต้ังสถานบริการโดยเฉพาะ 

หรือมีสถานบริการในเครือข่ายสําหรับกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่? 
10. สปสช. มีการจัดสรรงบประมาณเพ่ือกระตุ้นการมีส่วนร่วมของชุมชนในการดูแล และการช่วยเหลือ

ทางสังคมแก่ผู้ป่วยและครอบครัวที่มีผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่? 
11. สปสช. มีการสนับสนุนระบบการจัดหายา เวชภัณฑ์ และเครื่องมือสําหรับกลุ่มโรคหายากหรือไม่ 

อย่างไร?  
12. สปสช. มีการสนับสนุนการลงทุนในสิ่งปลูกสร้าง และจัดหาครุภัณฑ์สําหรับกลุ่มโรคหายากหรือไม่ 

อย่างไร? 
13. สปสช. มีการสนับสนุนการจัดหาบุคลากรเพ่ือสนับสนุนการให้บริการกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ 

อย่างไร? 
14. สปสช. จัดสรรงบประมาณเพ่ือพัฒนาระบบการให้บริการแก่กลุ่มผู้ป่วยโรคหายากอย่างไรบ้าง?  
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ประเด็นคําถามสําหรับงานวิจัยกรมบญัชีกลาง 

1. กรมบัญชีกลางมีระเบียบ กฎหมายที่ให้ความคุ้มครองข้าราชการ และ/หรือสมาชิกในครอบครัว ซึ่ง
เป็นผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่? 

2. กรมบัญชีกลาง ได้มีการจัดทําระบบการจัดเก็บข้อมูลหรือการขึ้นทะเบียนผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่? 
3. กรมบัญชีกลาง ได้มีการจัดทําระบบการให้ความรู้เก่ียวกับโรคหายากให้แก่ผู้ป่วย และบุคลากร

ทางการแพทย์หรือไม่ อย่างไร? 
4. กรมบัญชีกลาง มีการจัดสรรงบประมาณเพ่ือให้การช่วยเหลือผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่ อย่างไร? 
5. หากมีการจัดสรรงบประมาณเพ่ือการบริหารจัดการโรคหายากมี risk pool อยู่ในระดับใดมีการจัดต้ัง

เป็นกองทุนเฉพาะหรือไม่? 
6. กรมบัญชีกลาง จ่ายเงินให้แก่โรงพยาบาล/reimbursement สําหรับการรักษาผู้ป่วยกลุ่มโรคหายาก

เป็นไปในรูปแบบใด? 
7. สิทธิประโยชน์ของข้าราชการ และ/หรือสมาชิกในครอบครัว  ครอบคลุมการรักษาของในกลุ่มโรคหา

ยากใดบ้าง มีการรักษาใดที่สําคัญ แต่มีราคาแพงและยังไม่อยู่ในชุดสิทธิประโยชน์บ้าง? 
8. หน่วยบริการกลุ่มใดในเครือข่ายของกรมบัญชีกลาง ที่สามารถให้บริการผู้ป่วยโรคหายากส่วนใหญ่ได้? 
9. กรมบัญชีกลาง ได้มีการจัดสรรบุคลากรที่มีความเช่ียวชาญด้านโรคหายาก มีการจัดต้ังสถานบริการ

โดยเฉพาะ หรือมีสถานบริการในเครือข่ายสําหรับกลุ่มผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่? 
10. กรมบัญชีกลางมีการจัดสรรงบประมาณเพ่ือกระตุ้นการมีส่วนร่วมของชุมชนในการดูแล และการ

ช่วยเหลือทางสังคมแก่ผู้ป่วยและครอบครัวที่มีผู้ป่วยโรคหายากหรือไม่? 
11. กรมบัญชีกลางมีการสนับสนุนระบบการจัดหายา เวชภัณฑ์ และเคร่ืองมือสําหรับกลุ่มโรคหายาก

หรือไม่ อย่างไร?  
12. กรมบัญชีกลาง มีการสนับสนุนการลงทุนในสิ่งปลูกสร้าง และจัดหาครุภัณฑ์สําหรับกลุ่มโรคหายาก

หรือไม่ อย่างไร? 
13. กรมบัญชีกลาง มีการสนับสนุนการจัดหาบุคลากรเพ่ือสนับสนุนการให้บริการกลุ่มผู้ป่วยโรคหายาก

หรือไม่ อย่างไร? 
14. กรมบัญชีกลาง จัดสรรงบประมาณเพื่อพัฒนาระบบการให้บริการแก่กลุ่มผู้ป่วยโรคหายากอย่างไร

บ้าง?  
 


