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1.  ชื่อหลักสูตร 

(ภาษาไทย)  
                   หลกัสตูรเพ่ือประกาศนียบตัรในวิชาชีพเวชกรรม ดา้น อายรุเวชพนัธุศาสตร ์
 

 Training Curriculum for Certificate of Medical Proficiency in Medical Genetics  
 

2.  ชื่อประกาศนียบัตร  
ช่ือเตม็ (ภาษาไทย) ประกาศนียบตัรวิชาชีพเวชกรรม ดา้น อายรุเวชพนัธุศาสตร ์
 
ช่ือเตม็ (ภาษาองักฤษ) Certificate of Medical Proficiency in Medical Genetics  
 
ช่ือยอ่ (ภาษาไทย) ป. อายรุเวชพนัธุศาสตร ์
 
ช่ือยอ่ (ภาษาองักฤษ) Cert. Medical Genetics 
 

3.  หน่วยงานทีรั่บผิดชอบ  
ราชวิทยาลยัอายรุแพทยแ์หง่ประเทศไทย 

 
4. พันธกิจของหลักสูตร 
 ปัจจบุนัความรูท้างเวชพนัธุศาสตรแ์ละเวชศาสตรโ์มเลกลุ มีการขยายตวัอยา่งมากตามเทคโนโลยีทนัสมยั
ท่ีสามารถศกึษาเรื่องของรหสัพนัธุกรรมของมนษุย ์และโรคท่ีมีสาเหตจุากพนัธุกรรม รวมทัง้วิธีการรกัษา ลดความ
รุนแรง และปอ้งกนัการเกิดโรคบางประเภทไดอ้ย่างมีประสิทธิภาพ  เพ่ือความเขา้ใจเรื่องราวท่ีกล่าวจ าเป็นตอ้งมี
อายุรแพทยท์ีม่ีความรู้และเข้าใจหลักการเวชพันธุศาสตร ์เวชศาสตรโ์มเลกุลทีทั่นสมัย และประยุกตใ์ช้
กับผู้ป่วยทีม่ีความผิดปกตหิรือมีประวัตคิรอบครัวในโรคดังกล่าว โดยการให้ค าแนะน าปรึกษาผ่านการ
ส่ือสารที่ให้ข้อมูลได้อย่างถูกต้อง การขยายความตอ้งการแพทยเ์ฉพาะทางดา้นนีมี้ความจ าเป็นตอ่ระบบ
สขุภาพทัง้ในระดบัตติยภมูิ ทตุยิภมูิ และปฐมภมูิ ตามนโยบายประเทศท่ีจดัตัง้โครงการจีโนมิกสป์ระเทศไทย 
(Genomics Thailand) ซึ่งมีความจ าเป็นท่ีจะผลิตบคุลากรการแพทยเ์วชพนัธุศาสตรใ์หมี้จ านวนมากขึน้  
 การฝึกอบรมหลกัสตูรนี ้เป็นการศกึษาเพิ่มเตมิจากการฝึกอบรม หลกัสตูรการฝึกอบรมแพทย ์ประจ าบา้น
อายรุศาสตร ์ โดยมีวตัถปุระสงคท่ี์จะผลิตแพทยท่ี์มีความรู ้ความสามารถและทกัษะท่ีไดก้ลา่วแลว้ขา้งตน้ พรอ้ม
ทัง้มีความสามารถในการท างานแบบมืออาชีพ สามารถปฏิบตังิานแบบสหวิชาชีพหรือเป็นทีมได ้มีเจตนารมณ์
และเตรียมพรอ้มท่ีจะเรียนรูต้ลอดชีวิต มีความเอือ้อาทรและใส่ใจในความปลอดภยัเพ่ือการแกไ้ขปัญหาและการ
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สง่เสรมิสขุภาพ โดยยึดถือผูป่้วยเป็นศนูยก์ลางบนพืน้ฐานของการดแูลแบบองคร์วม ตลอดจนมีพฤติกรรมท่ี
เหมาะสมตอ่เพ่ือนรว่มงานทัง้ในวิชาชีพของตนเองและวิชาชีพอ่ืน ๆ รวมทัง้ผูป่้วยและญาติ 
5.  ผลลัพธข์องแผนฝึกอบรม/หลักสูตร  
 เม่ือสิน้สดุการฝึกอบรม แพทยผ์ูเ้ขา้อบรมตอ้งมีคณุสมบตัิ และความรูค้วามสามารถขัน้ต  ่าตามสมรรถนะ
หลกัดงัตอ่ไปนี ้ 
            1) การดแูลรกัษาผูป่้วย (Patient care)  

ก. มีทกัษะในการซกัประวตั ิตรวจรา่งกายการสง่ตรวจทางหอ้งปฏิบตัิการ และการรวบรวมขอ้มลู 
ส าหรบัน ามาคิดวิเคราะหอ์ย่างเป็นเหตเุป็นผลเพื่อน าไปสู่การตัดสินใจให้การดูแลรักษาผู้ป่วยและ
ครอบครัวอย่างเหมาะสม ข. วินิจฉยับ าบดัรกัษาภาวะผิดปกตทิางพันธุกรรมท่ีพบโดยทั่วไปใน
ประเทศไทยไดอ้ยา่งถกูตอ้งและเหมาะสม 

                 ค. บนัทกึรายงานผูป่้วยและเขียนพงศาวลี( Pedigree)ไดอ้ย่างสมบรูณแ์ละถกูตอ้ง 
   ง. สามารถบอกหลกัการป้องกันและลดความรุนแรงจากข้อแทรกซ้อนของโรคแก่ผูป่้วยและ
ครอบครวั 

  จ. ใหค้  าปรกึษาแนะน าทางพนัธุกรรม (Genetics Counseling) แก่ผูม้ารบัการปรกึษา ซึ่งอาจ
เป็นผูป่้วยและครอบครวัหรือบคุคลท่ีอาจมีความเส่ียงเป็นโรคพนัธุกรรมโดยใชท้กัษะปฏิสมัพนัธแ์ละ
การส่ือสาร (Interpersonal and communication skills) ไดอ้ย่างถกูตอ้งและมีประสิทธิภาพ   

 
            2) ความรูค้วามเช่ียวชาญและความสามารถในการน าไปใชแ้กปั้ญหาของผูป่้วยและครอบครวั  
                (Medical knowledge) 

ก. มคีวามรูแ้ละความเขา้ใจเกีย่วกบัวทิยาศาสตรก์ารแพทยพ์ืน้ฐานทีเ่กีย่วขอ้งกบั 
เวชพนัธุศาสตร ์และเวชศาสตรโ์มเลกุล 

  ข. มีความรูค้วามสามารถในวิชาชีพ และความเช่ียวชาญในสาขาอายรุเวชพนัธุศาสตร ์
ค.เรียนรูแ้ละเพิ่มประสบการณไ์ดด้ว้ยตนเองจากการปฏิบตัิ 

3) การเรียนรูจ้ากการปฏิบตัิและการพฒันาตนเอง (Practice-based Learning and Improvement)  
ก. มีความสามารถในการดาเนินการวิจยัทางการแพทย ์ 

ข. มีความสามารถในการวิพากษบ์ทความและงานวิจยัทางการแพทย ์ 

ค. มีความรูเ้ก่ียวกบัจรยิธรรมการวิจยั  

ง. มีความสามารถในการเรียนรูแ้ละเพิ่มประสบการณไ์ดด้ว้ยตนเองจากการปฏิบตั ิ 
             4) ทกัษะปฏิสมัพนัธแ์ละการส่ือสาร (Interpersonal and Communication Skills)  

ก.ทกัษะในการท าความรูจ้กักบัผูป่้วย/ครอบครวั และส่ือสารระหวา่งการใหค้  าปรกึษาแนะน าทาง
พนัธุกรรม (Genetic Counseling 

ข. มีความสามารถและทกัษะในการน าเสนอขอ้มลูผูป่้วยและอภิปรายปัญหา  
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ค. มีความสามารถและทกัษะในการถ่ายทอดความรูแ้ละทกัษะใหน้กัศกึษาแพทย ์แพทยป์ระจ า   
   บา้น และแพทยป์ระจ าบา้นตอ่ยอด และบคุลากรทางการแพทยไ์ด ้    
ง. มีความสามารถและทกัษะในการใหค้  าปรกึษาและค าแนะน าแก่แพทยแ์ละบคุลากรอ่ืนได ้ 
จ. มีความสามารถและทกัษะในการท างานเป็นทีมและมีมนษุยส์มัพนัธท่ี์ดี  

               5) ความเป็นมืออาชีพ (Professionalism) 
ก. มีคณุธรรมจรยิธรรมและเจตคตท่ีิดีตอ่ผูป่้วย ครอบครวั ญาติ ผูร้ว่มงาน เพ่ือนรว่มวิชาชีพและ          
    ชมุชน 

                ข. มีความสนใจใฝ่รูแ้ละสามารถพฒันาไปสู่ความเป็นผูเ้รียนรูต้อ่เน่ืองตลอดชีวิต                       
                         (Continuous professional development) 
   ค. มีความเอือ้อาทรและใสใ่จในความปลอดภยัเพ่ือการแกไ้ขปัญหาและการสง่เสรมิสขุภาพ 
                             โดยยึดถือผูป่้วยเป็นศนูยก์ลางบนพืน้ฐานของการดแูลแบบองคร์วม        
              ง. มีทกัษะดา้นท่ีไมใ่ชเ่ทคนิค (non-technical skills) และความสามารถในการบรหิาร  
                            จดัการสถานการณท่ี์เกิดขึน้จากการปฏิบตังิาน   
              จ. มีความสนใจใฝ่รูแ้ละสามารถพฒันาไปสู่ความเป็นผูเ้รียนรูต้อ่เน่ืองตลอดชีวิต  
                   (continuous professional development)                
              ฉ. มีความรบัผิดชอบตอ่งานท่ีไดร้บัมอบหมาย  
              ช. ค  านงึถึงผลประโยชนส์ว่นรวม 
               6) การปฏิบตังิานใหเ้ขา้กบัระบบ (System-based practice) 

ก. มีความรูค้วามเขา้ใจเก่ียวกบัระบบสขุภาพและระบบยาของประเทศไทยโดยเฉพาะการตรวจ
วินิจฉยัเพิ่มเตมิและการใชย้ารกัษาโรคพนัธุกรรม 

ข. มีความรูค้วามเขา้ใจในเรื่องสิทธิผูป่้วย การสง่ตอ่ผูป่้วยและครอบครวัไปยงัหนว่ยบริการ
การแพทยท่ี์เหมาะสม 

ค. มีความรูค้วามเขา้ใจในเรื่องการใชท้รพัยากรสขุภาพอยา่งเหมาะสม(Cost Consciousness  
Medicine) โดยเฉพาะการส่งตรวจทางพนัธุกรรมท่ีใชเ้ทคโนโลยีท่ีมีราคาแพง( High cost 
investigation) สามารถปรบัเปล่ียนการดแูลรกัษาผูป่้วยใหเ้ขา้กบับรบิทของการบริการ
สาธารณสขุไดต้ามมาตรฐานวิชาชีพ 

 
6. แผนการฝึกอบรม/หลักสูตร  

มีคณะกรรมการการศกึษาหลงัปรญิญาของสถาบนั ดแูล ก ากบั ประเมินแผนการฝึกอบรม/หลกัสตูรให้
ด  าเนินไปตามเปา้ประสงคท่ี์วางไว ้
6.1 วิธีการให้การฝึกอบรม 
6.1.1 การดแูลรกัษาผูป่้วย (Patient Care) 
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การดูแลผู้ป่วยนอก  
ก. ปฏิบตังิานดแูลผูป่้วยนอก ท่ีมีปัญหาเก่ียวกบัโรคพนัธุกรรม และรบัปรกึษาผูป่้วยจากโอพีดี 
อยา่งนอ้ย 2 ครัง้ตอ่สปัดาหโ์ดยมีอาจารยแ์พทยเ์ป็นท่ีปรกึษาท่ีคลินิกผูป่้วยนอกดงันี  ้

1. ผูป่้วยโรคพนัธุกรรมท่ีหอ้งตรวจผูป่้วยนอก ( Out-patient Genetics clinic) 
2. ผูป่้วยโรคธาลาสซีเมีย (Thalassemia clinic) 
3. ผูป่้วยท่ีมีประวตัิ โรคมะเรง็ในครอบครวั( Familial Cancer Genetics clinic ) 
4. ผูป่้วยโรคพนัธุกรรมในเด็ก( Pediatric Genetics clinic)  
5. ผูป่้วยท่ีมาฝากครรภแ์ละมีประวตัเิส่ียงโรคพนัธุกรรมในครอบครวั(Obstetrics and Feto-maternal 

clinic)  
 
การดูแลผู้ป่วยใน 
ก. ปฏิบตังิานดแูลผูป่้วยใน หนว่ยอายรุเวชพนัธุศาสตร ์ในเวลาราชการ ในหอผูป่้วยท่ีไดร้บัการปรกึษา     
    ดงันี ้

1.  หอผูป่้วยใน อายรุศาสตร ์   
2.  หอผูป่้วยหนกั ICU Medicine    
3.  หอผูป่้วยหนกั CCU Medicine 
4.  หอผูป่้วยใน ท่ีขอรบัการปรกึษาผูป่้วยและครอบครวัโรคพนัธุกรรมในระบบตา่งๆ จาก 
สาขาวิชาอ่ืน เชน่ ศลัยศาสตร ์สตูนิรีเวชศาสตร ์กมุารเวชศาสตร  ์

ข. ปฏิบตังิานนอกเวลาราชการเม่ือไดร้บัการรอ้งขอเป็นกรณีพิเศษในผูป่้วยฉกุเฉินเชน่ ผูป่้วย Marfan      
    syndrome ท่ีเกิด spontaneous pneumothorax 
ค. มีประสบการณท์ างานรว่มกบัสหสาขาวิชาอ่ืน ในการวางแผนการรกัษาผูป่้วยโรคพนัธุกรรม 
    โดยเนน้การดแูลมีประสบการณใ์นการท าหนา้ท่ีดแูลผูป่้วยในโรคพนัธุกรรมท่ีมาดว้ยปัญหาในระบบอ่ืน 
    เป็นประจ ารบัเป็นท่ีปรกึษาผูป่้วยในหอผูป่้วยอายรุศาสตร ์หอผูป่้วยไอซีย ูแผนกฉกุเฉิน และตา่ง 
    แผนก ท่ีมีปัญหาเก่ียวกบัโรคทางพนัธุกรรมโดยมีอาจารยก์ ากบัดแูล 
ง. ปฏิบตังิานนอกเวลาราชการเม่ือไดร้บัการรอ้งขอเป็นกรณีพิเศษซึ่งเป็นผูป่้วยฉกุเฉิน เชน่ 
   ผูป่้วย Marfan syndrome ท่ีเกิด spontaneous pneumothorax   
 
การดูแลผู้ป่วยนอกสถาบันการฝึกอบรมหลัก  

สามารถไปปฏิบตังิานท่ีสถาบนัฝึกอบรมกิจกรรมวิชาเลือก ไมเ่กิน 1 เดือน ตลอด 
หลกัสตูร 
6.1.2 ความรูค้วามเช่ียวชาญและความสามารถในการน าไปใชแ้กปั้ญหาของผูป่้วยและสงัคมรอบดา้น 
 (Medical Knowledge and Skills) แพทยฝึ์กอบรมดา้นอายรุเวชพนัธุศาสตร ์
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ก. ควรเขา้รว่มกิจกรรมวิชาการระหวา่งสถาบนัฝึกอบรม(Inter hospital Conference) เพ่ือเสรมิ    
    ความรูแ้ก่ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม ทกุๆ 3 เดือน โดยมีกิจกรรมวิชาการ ดงันี ้special topic in      
    Medical Genetics, interesting case และ topic review เป็นตน้ 
ข. ควรเขา้รว่มกิจกรรม วิชาการสหสาขาท่ีเก่ียวขอ้งกบัการดแูล รกัษาผูป่้วยพนัธุกรรม 
ค. ตอ้งไดร้บัการฝึกอบรมเก่ียวกบัเทคนิคการส่ือสารอย่างเหมาะสมในสภาวะตา่งๆ ของผูป่้วย 
   และครอบครวั 

6.1.3 การเรียนรูแ้ละการพฒันาจากฐานการปฏิบตัิ (Practice-based Learning and Improvement) 
ก. จดัใหมี้ระบบการประเมินการปฏิบตังิานของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม และใหมี้ feedback 
   จากอาจารย ์และผูร้ว่มงาน ทกุเดือน 
ข. น าผลการประเมินมาใชใ้หเ้กิดการปรบัปรุง และการพฒันา 
ค. มีระบบ support เชน่ อาจารยท่ี์ปรกึษาแก่ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม 

6.1.4 ทกัษะปฏิสมัพนัธแ์ละการส่ือสาร (Interpersonal and Communication Skills) 
         แพทยห์ลกัสตูรการฝึกอบรมอายรุเวชพนัธุศาสตรต์อ้ง 

ก. เขา้รว่มกลุม่กิจกรรมท่ีสง่เสรมิทกัษะปฏิสมัพนัธแ์ละการส่ือสารและการพฒันาดา้นมนษุย  ์
                สมัพนัธท่ี์เป็นหลกัส าคญัของการท า genetic counseling 

ข. มีประสบการณก์ารใหข้อ้มลูแก่ผูป่้วยและครอบครวัเพ่ือการตดัสินใจการรกัษาและการให ้   

                             ค  าแนะน าปรกึษาเก่ียวกบัสขุภาพ และโรคทางพนัธุกรรม 
            ค. มีประสบการณใ์นการสอนแพทยป์ระจ าบา้น และนกัศกึษาแพทย ์
6.1.5 วิชาชีพนิยมหรือความเป็นมืออาชีพ (Professionalism) 
แพทยห์ลกัสตูรการฝึกอบรมอายรุแพทยเ์วชพนัธุศาสตรต์อ้ง 
   ก. เขา้รว่มกิจกรรมท่ีสง่เสรมิใหมี้การเรียนรูว้ิธีการน า ไปสูค่วามเป็นผูเ้รียนรูต้อ่เน่ืองตลอด 
                ชีวิต 

ข. มีประสบการณใ์นการน าเสนอขอ้มลูผูป่้วยและรว่มอภิปรายในงานสมัมนาทางวิชาการ 
ค. ไดร้บังานท่ีตอ้งรบัผิดชอบดว้ยตนเอง 

6.1.6 การปฏิบตังิานใหเ้ขา้กบัระบบสขุภาพ (Systems-based Practice) 
แพทยห์ลกัสตูรการฝึกอบรมอายรุแพทยเ์วชพนัธุศาสตรต์อ้ง 

ก. มีประสบการณก์ารเรียนรูเ้ก่ียวกบัการประเมินประสิทธิภาพและประสิทธิผลของการดแูล 
    รกัษาผูป่้วยโรคพนัธุกรรมท่ีมีความส าคญั 
ข. การท าเวชปฏิบตัใิหส้อดคลอ้งกบัระบบประกนัสขุภาพท่ีประเทศไทยมีอยู่ โดยเรียนรูจ้าก 

                การปฏิบตังิานจริงทัง้ท่ีแผนกผูป่้วยนอก และแผนกผูป่้วยใน 
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6.2 เนือ้หาของการฝึกอบรม/หลักสูตร 
เพ่ือใหบ้รรลวุตัถปุระสงคด์งักลา่ว ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมตอ้งมีความรู ้ความสามารถในเนือ้หา

ตอ่ไปนี ้
6.2.1.ความรูพื้น้ฐานวิทยาศาสตรก์ารแพทยป์ระยกุต(์Correlated basic medical science) 

ทางดา้น basic human genetics ,basic molecular genetics และ basic biochemical             
genetics(ภาคผนวกท่ี 2) 

6.2.2.โรคหรือภาวะของผูป่้วยท่ีท่ีส  าคญั (ภาคผนวกท่ี 2) 
6.2.3. นอกจากนัน้ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมตอ้งสามารถใหก้ารวินิจฉยัดแูลรกัษา และฟ้ืนฟหูรือให้ 

                     ค  าแนะน าเพ่ือสง่ตอ่ไดใ้นโรคตอ่ไปนี ้
ระดบัท่ี 1 โรคหรือภาวะท่ีพบบอ่ยซึ่งผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม สามารถเรียนรูไ้ดจ้ากผูป่้วย      
               โดยตรง 
ระดบัท่ี 2 โรคหรือภาวะท่ีพบนอ้ยกวา่ระดบัท่ี 1 และมีความส าคญัซึ่งผูเ้ขา้รบัการ  
               ฝึกอบรมสามารถเรียนรูจ้ากผูป่้วยแตไ่มไ่ดด้แูลผูป่้วยโดยตรงเชน่การรว่มดแูล 
               ในหอผูป่้วยดว้ยกนัหรือสามารถเรียนรูโ้ดยการศกึษาดว้ยตนเองหรือฟัง   
               บรรยายและ สถาบนัฝึกอบรมควรจดัใหมี้การเรียนรูโ้รคในกลุม่นีอ้ย่าง    
              เพียงพอ 
 

6.2.4. ศกึษาการท า genetic counseling ท่ีถกูตอ้งจากอาจารย ์ผูส้อน และฝึกปฏิบตัิดว้ยตนเอง 
6.2.5.การสง่และแปลผลการตรวจทางหอ้งปฏิบตักิารเพ่ือวินิจฉยัและรกัษาโรคพนัธุกรรม 

 (ภาคผนวกที ่2) 
 

6.2.6.การใหค้  าปรกึษาแนะน าในโรคดงักลา่วอยา่งถกูตอ้ง 
6.2.7.การเรียนรูท้างดา้นบรูณการ 

 
6.3 การท างานวิจัย 

เน่ืองหลกัสตูรนีเ้ป็นหลกัสตูรท่ีมีเวลาเพียงแค ่1 ปีดงันัน้ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม สามารถเลือก
ท างานวิจยัไดแ้ก่ งานวิจยัแบบ retrospective, prospective, cross sectional หรือ ทบทวนวารสาร 
(review article) หรือ เขียนรายงานเก่ียวผูป่้วย (case report) อยา่งนอ้ย 1 เรื่อง 
 
6.4 จ านวนการฝึกอบรม 
     1 ปี 
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6.5 การบริหารจัดการการฝึกอบรม 
แผนงานฝึกอบรม/แหลง่ฝึกอบรมตอ้งมีคณะกรรมการรบัผิดชอบการบรหิารจดัการฝึกอบรม

ชดัเจน ด าเนินการเป็นระบบ มีหนา้ท่ีรบัผิดชอบและอ านาจ ในการจดัการ 
การประสานงานการบรหิารและการประเมินผลส าหรบัแตล่ะขัน้ตอนของการฝึกอบรม รวมถึงการใหผู้มี้ 
สว่นไดส้ว่นเสียท่ีเหมาะสมมีสว่นรว่ม ในการวางแผนการฝึกอบรม โดยอาจารยผ์ูร้บัผิดชอบแผนการ 
ฝึกอบรม/หลกัสตูร ตอ้งมีประสบการณใ์นการปฏิบตังิานในดา้นโรคพนัธุกรรมไมน่อ้ยกวา่ 5 ปีโดย (ไมน่บั
รวมเวลาฝึกอบรม) นอกจากนัน้การบรหิารการฝึกอบรมของหลกัสตูรนี  ้

6.5.1 เนน้การเรียนรูจ้ากการปฏิบตังิานจรงิ ทัง้ในเวลาราชการและนอกเวลาราชการ 
6.5.2 ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมปฏิบตังิานภายใตก้ารก ากบัดแูลของอาจารย ์
6.5.3 สถานท่ีใหก้ารฝึกอบรม ตอ้งจดัใหผู้เ้ขา้รบัการฝึกอบรมเขา้รว่มกิจกรรมวิชาการตามท่ี 

                     หลกัสตูรก าหนด 
6.5.4 แหลง่ฝึกอบรมตอ้งมีการระบกุฎเกณฑแ์ละประกาศใหช้ดัเจน เรื่องเง่ือนไขงานบรกิารและ 

                     ความรบัผิดชอบ ของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม 
6.5.5 ก าหนดใหมี้การอยูเ่วรนอกเวลาราชการ ภายใตก้ารก ากบัดแูลตามล าดบัชัน้ 
6.5.6 ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมสามารถการลากิจ ลาพกัผอ่นได ้10 วนัตอ่ปี แตต่อ้งมีเวลา 

                     ปฏิบตังิานตลอดหลกัสตูรไมน่อ้ยกวา่ท่ีหลกัสตูรก าหนด 
6.5.7 สถาบนัฝึกอบรมตอ้งก าหนดใหผู้เ้ขา้รบัการฝึกอบรม มีชั่วโมงการท างานตอ่สปัดาห ์ท่ีไม่ 

                    เกินเกณฑท่ี์แพทยสภาก าหนด 
 

6.6 สภาพการปฏิบัตงิาน 
แผนงานฝึกอบรม/แหลง่ฝึกอบรมตอ้งจดัใหผู้เ้ขา้รบัการอบรมเขา้รว่มกิจกรรมวิชาการ (รวมถึง

การอยูเ่วร) ท่ีเก่ียวขอ้งกบัการฝึกอบรมโดยมีการระบกุฎเกณฑแ์ละประกาศใหช้ดัเจนเรื่องเง่ือนไขงาน
บรกิารและความรบัผิดชอบของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมและมีการก าหนดการฝึกอบรมทดแทนในกรณีท่ีผูเ้ขา้
รบัการฝึกอบรมมีการลาพกั (เชน่การลาคลอดบตุรการเจ็บป่วยการเกณฑท์หารการถกูเรียกฝึกก าลงั
ส ารองการศกึษาดงูานนอกแผนการฝึกอบรม/หลกัสตูร) จดัใหมี้คา่ตอบแทนผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมอย่าง
เหมาะสมกบัต าแหนง่และงานท่ีไดร้บัมอบหมายรวมทัง้ควรมีการระบชุั่วโมงการท างานท่ีเหมาะสม 
ยกตวัอย่าง เชน่ 

ก. หลกัสตูรอายรุเวชพนัธุศาสตรต์อ้งปฏิบตังิานในหนว่ยเวชพนัธุศาสตร ์
    และดแูลผูป่้วยนอก และผูป่้วยใน ในเวลาราชการ อยา่งนอ้ย 30 ชั่วโมงตอ่สปัดาห ์
ข. ปฏิบตังิานนอกเวลาราชการเม่ือไดร้บัการรอ้งขอเป็นกรณีพิเศษในผูป่้วยฉกุเฉินเชน่       
    spontaneous pneumothorax ในผูป่้วย Marfan syndrome เป็นตน้   
ค. ก าหนดใหแ้พทยป์ระจ าบา้นตอ่ยอดอายรุเวชพนัธุศาสตร ์รบัเป็นท่ี 

                ปรกึษาผูป่้วยในหอผูป่้วยอายรุศาสตร ์หอผูป่้วยไอซีย ูแผนกฉกุเฉิน และตา่งแผนก ท่ีมีปัญหา 
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               เก่ียวกบัโรคทางพนัธุกรรม 
ง. แพทยห์ลกัสตูรอายรุเวชพนัธุศาสตร ์สามารถไปปฏิบตัิงานท่ีสถาบนัฝึกอบรมกิจกรรมวิชา       
    เลือก ไมเ่กิน 1 เดือน ตลอดหลกัสตูร 
จ. แพทยห์ลกัสตูรนีส้ามารถการลาพกัรอ้นหรือลากิจไมเ่กิน 10 วนัตอ่ปี 

 
6.7 การวัดและประเมินผลระหว่างการฝึกอบรม การยุตกิารฝึกอบรม 

สถาบนัฝึกอบรมจะตอ้งจดัใหมี้การประเมินผลการปฏิบตังิานของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม โดยแจง้ 
กระบวนการวดัและประเมินผล ใหผู้เ้ขา้รบัการฝึกอบรมไดท้ราบก่อนการฝึกอบรม และผูเ้ขา้รบัการ 
ฝึกอบรมสามารถย่ืนค ารอ้งเพ่ืออทุธรณผ์ลการประเมินผ่านสถาบนัฝึกอบรมได ้ภายใน 2 สปัดาห ์
หลงัจากทราบผลการประเมิน ทัง้นีส้ถาบนัฝึกอบรมจะด าเนินการพิจารณาค ารอ้ง ภายใน 2 สปัดาห ์และ
แจง้ผลใหผู้ย่ื้นค ารอ้งทราบ 
 

6.7.1.การวดัและการประเมินผลระหวา่งการฝึกอบรม  
สถาบนัฝึกอบรมตอ้งจดัใหมี้การประเมินผลการปฏิบตังิานของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม 

ระหวา่งการ ฝึกอบรม ซึ่งครอบคลมุทัง้ดา้นความรู ้ทกัษะ เจตคต ิและกิจกรรมทางการแพทย ์ทางดา้น
ตา่ง ๆ ดงันี ้  

       ก. Log book บนัทกึขอ้มลูในสว่นท่ีเก่ียวขอ้งกบัการฝึกอบรม เชน่จ านวนและชนิดของ

โรคพนัธุกรรมใน clinic ผูป่้วยนอกตา่งๆ ลง ใน log book ท่ีก าหนดในแตล่ะปีการศกึษา โดย

คณะอนกุรรมการฝึกอบรมและสอบประจ าสถาบนัเป็นผูพ้ิจารณา  

          ข. การประเมินผลและจ านวนการใหค้  าปรกึษาแนะน าแก่ผูป่้วยและครอบครวั ท่ีผูเ้ขา้รบั

การฝึกอบรมตอ้งท าตลอดระยะเวลาการฝึกอบรม โดยคณะอนกุรรมการฝึกอบรมและสอบของสมาคม

เวชพนัธุศาสตรแ์ละจีโนมิกศืทางการแพทย ์เป็นผูพ้ิจารณา  

                       ค. การเขา้รว่มกิจกรรมวิชาการของสถาบนัฝึกอบรม ท่ีสถาบนัท่ีใหก้ารฝึกอบรมได ้
  ก าหนดไว ้ 
                       ง. ประเมินผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมจากทกัษะการปฏิบตังิาน และการใหค้  าปรกึษาแนะน า 
โดยอาจารย ์ผูใ้หก้ารฝึกอบรมตามเกณฑ ์EPA (ภาคผนวกท่ี 3) 
 
 การด าเนินการส าหรับผู้ที่ไม่ผ่านการประเมินการปฏิบัตงิาน  

ก. แจง้ผลการประเมินใหผู้เ้ขา้รบัการฝึกอบรมรบัทราบเป็นลายลกัษณอ์กัษรในแบบประเมินผล
ของราช วิทยาลยัฯ พรอ้มแนวทางการพฒันา รายละเอียดการปฏิบตังิานเพิ่มเตมิ การก ากบัดแูล และการ 
ประเมินผลซ า้  
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ข. เม่ือผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม ลงช่ือรบัทราบจะจดัสง่ส าเนาผลการประเมินชดุหนึ่งใหอ้นกุรรมการ 
ฝึกอบรมและสอบของสถาบนัฝึกอบรม สมาคมฯ และของราชวิทยาลยัฯ  
 
6.7.2. การประเมินเพ่ือใบประกาศนียบตัร  
6.7.2.1 การประเมินเพื่อการสมคัรสอบ ผูส้มคัรสอบเพ่ือประกาศนียบตัรในวิชาชีพดา้นอายรุเวชพนัธุ
ศาสตร ์จะตอ้งเป็นผูท่ี้ไดร้บั 

ก. หนงัสืออนมุตัหิรือวฒุิบตัรในการประกอบวิชาชีพเวชกรรม สาขาอายรุเวชพนัธุศาสตรข์อง 
แพทยสภา 

ข. เป็นผูท่ี้ไดร้บัวฒุิบตัร หรืออนมุตัิบตัร หรือประกาศนียบตัรจากการฝึกอบรมใน ตา่งประเทศ ท่ี
มีหลกัสตูรการเรียนการสอนซึ่งเป็นหลกัสตูรตอ่เน่ืองท่ีไม่นอ้ยกวา่ 1 ปี และหลกัสตูรนี ้ไดผ้า่นความ
เห็นชอบของคณะอนกุรรมการการฝึกอบรมและการสอบของหลกัสตูรนี ้(ไมจ่  าเป็นตอ้งมีคณุสมบตัใินขอ้ 
(6.7.2.2 ขอ้ ก. ถึง ค.)  
 
6.7.2.2 การประเมินเพื่อการสอบ  

ก. ปฏิบตังิานไดไ้มต่  ่ากวา่รอ้ยละ 80 ของระยะเวลาท่ีก าหนด  
ข. ปฏิบตังิาน ไดส้อดคลอ้งตามขอ้ก าหนดของสถาบนัฝึกอบรมและ ไมก่่อใหเ้กิดความ เส่ือมเสีย      
    แก่สถาบนัฝึกอบรม 
ค. ผูร้บัการฝึกอบรมตอ้งมีจ  านวนและชนิดของผูป่้วยและครอบครวัไมน่อ้ยกวา่เกณฑท่ี์ก าหนด          
    (ภาคผนวกท่ี 1)  
ง. ผา่นการประเมินรายงานผลงานวิจยั หรือ รายงานวิจยัวารสาร (review article) หรือ บทความ

ฟ้ืนฟวูิชาการ หรือรายงานผูป่้วย (case report) ท่ีเก่ียวขอ้งของกบั สาขาอายรุเวชพนัธุศาสตร ์และ
รายงานท่ีกล่าวมาแลว้เบือ้งตน้ ก าลงัรอการตีพิมพห์รือตีพิมพแ์ลว้อยา่งนอ้ย 1 เรื่อง  

 
6.7.2.3 วิธีการสอบ ประกอบดว้ย 

ก. การสอบภาคทฤษฎี โดยใชก้ารสอบวดัความรูโ้ดย MCQ (60%)  
ข. การสอบภาคปฏิบตัิโดยท าการสอบ 
     Lab interpretation ( Cytogenetics/ Molecular lab interpretation/ Microarrays      
    interpretation) โดยท าคะแนนได้ตามเกณฑ ์(MPL)  

              Genetic Counseling ในสถานการณจ์ าลอง 2 cases 
          การตดัสินผลการสอบ โดยเกณฑผ์า่นการสอบคือตอ้งไดค้ะแนนรวมไมต่  ่ากวา่ 60% และคะแนน

ภาคทฤษฎีและปฏิบตัไิมต่  ่ากวา่รอ้ยละ 50 หากผ่านเกณฑส์ว่น ใดสว่นหนึ่ง (ภาคทฤษฎีหรือภาคปฏิบตั)ิ 

สามารถเก็บสว่นนัน้ไดเ้ป็นเวลา 2 ปี  
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     สรุป ผลการประเมิน Log Book ( ผา่น/ไมผ่า่น) 

 

6.7.2.4 แนวทางการด าเนินการกรณีสอบไมผ่า่นเกณฑ ์ 
ถา้สอบไมผ่า่นสว่นใดสว่นหนึ่ง ใหส้อบแกต้วัได ้1 ครัง้ ในเวลาท่ีคณะอนกุรรมการการฝึกอบรม

และการสอบของ หลกัสตูรเป็นผูก้  าหนด  
 
6.7.3 การด าเนินการเพ่ือยตุิการฝึกอบรม  
ก. การลาออก  

ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมตอ้งท าเรื่องชีแ้จงเหตผุลก่อนหยดุการปฏิบตังิานลว่งหนา้อยา่งนอ้ย 2 
สปัดาห ์เม่ือสถาบนัฝึกอบรมอนมุตัใิหห้ยดุการปฏิบตังิานแลว้ จงึแจง้ตอ่คณะอนกุรรมการ ฝึกอบรมและ
สอบฯ เพื่อเห็นชอบ และแจง้ตอ่ราชวิทยาลยัอายรุแพทยแ์ละแพทยสภา พรอ้มความเห็นประกอบว่า 
สมควรใหพ้กัสิทธ์ิการสมคัรเป็นผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมเป็นเวลา 1 ปี ในปีการศกึษาถดัไปหรือไม ่โดย
พิจารณาจากเหตผุลประกอบการลาออกและค าชีแ้จงจากสถาบนั ฝึกอบรม การลาออกจะถือวา่สมบรูณ์
เม่ือไดร้บัอนมุตัจิากแพทยสภา  

 
ข. การให้ออก  

ปฏิบัตงิานโดยขาดความรับผิดชอบหรือประพฤตตินเส่ือมเสียร้ายแรงจนก่อให้เกิด
ผลเสีย ต่อผู้ป่วยหรือต่อชื่อเสียงของสถาบันฝึกอบรม  
ปฏิบตังิานโดยขาดความรบัผิดชอบหรือประพฤตตินเส่ือมเสีย ไมมี่การปรบัปรุงพฤติกรรมหลงัการ
ตกัเตือน และกระท าซ า้ภายหลงัการภาคทณัฑ ์
เม่ือถกูเพิกถอนใบอนญุาตประกอบวิชาชีพเวชกรรมจากแพทยสภา  
เม่ือสถาบนัฝึกอบรมเห็นสมควรใหอ้อก ใหท้  าการแจง้แพทยผ์ูเ้ขา้อบรมรบัทราบพรอ้มให ้พกัการ
ปฏิบตังิาน แลว้ท าเรื่องแจง้ตอ่คณะอนกุรรมการฝึกอบรมและสอบของสมาคม ฯ และราชวิทยาลยัฯ ซึ่ง
จะตอ้งตัง้คณะกรรมการสอบสวน จ านวน 3 คน ประกอบดว้ยตวัแทนอาจารยจ์าก สถาบนัฝึกอบรมอ่ืน 
จ านวน 1 คน และอาจารยภ์ายในสถาบนั จ านวน 2 คน เพ่ือด าเนินการให ้เสรจ็สิน้ภายใน 2 สปัดาห ์
ภายหลงัจากไดร้บัเรื่อง ผลการสอบสวนจะถกูน าเสนอตอ่ท่ีประชมุ คณะอนกุรรมการฝึกอบรมและสอบ
ของสมาคมฯ เพ่ือลงความเห็น ถา้สมควรใหอ้อกจงึแจง้ตอ่ อนกุรรมการฝึกอบรมและสอบของราช
วิทยาลยัอายรุแพทยฯ์ และของแพทยสภา จนเม่ือไดร้บัการอนมุตัจิงึถือว่าการใหอ้อกสมบรูณ ์ถา้เห็นวา่
ยงัไมส่มควรใหอ้อก จงึสง่เรื่องคืนใหส้ถาบนั ฝึกอบรมพรอ้มค าแนะน า 
 

7. การรบัและการคดัเลือกผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม  
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แผนงานฝึกอบรม/สถาบนัฝึกอบรม ตอ้งก าหนดและด าเนินนโยบายการรบัและคดัเลือกผูเ้ขา้รบัการ ฝึกอบรมท่ี
ชดัเจน โดยตอ้งสอดคลอ้งกบัพนัธะกิจของแผนการฝึกอบรม กระบวนการคดัเลือกตอ้งมีความโปรง่ใส และ
ยตุธิรรม  

7.1 คณุสมบตัิของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม  
      คณุสมบตัขิองผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม ตอ้งมีคณุสมบตัิดงัตอ่ไปนี ้ครบทกุขอ้  

7.1.1 ไดร้บัใบอนญุาตประกอบวิชาชีพเวชกรรมของแพทยสภา 
7.1.2 เป็นผูไ้ดร้บัวฒุิบตัรฯ หรือหนงัสืออนมุตับิตัรสาขาอายรุศาสตรจ์ากแพทยสภา  
7.1.3 เป็นแพทยป์ระจ าบา้นสาขาอายรุศาสตร ์ปีท่ี 3 และเป็นผูมี้สิทธิเขา้สอบเพ่ือวฒุิบตัรฯ      
         สาขาอายรุศาสตร ์ 

7.2 การคดัเลือกผูร้บัการฝึกอบรม  
7.2.1 มีการแตง่ตัง้คณะกรรมการคดัเลือกผูร้บัการฝึกอบรมของแตล่ะสถาบนัฝึกอบรม  
7.2.2 มีแนวทางการด าเนินการคดัเลือกผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม ไดแ้ก่ การประกาศรบัสมคัรเพ่ือ             
         คดัเลือก ระบวุนัและสถานท่ีในการสมัภาษณผ์ูส้มคัร การสมัภาษณอ์าจจดัท่ีสถาบนั     
         ฝึกอบรมหรือสมัภาษณ ์ทางไกล และประกาศผลคดัเลือกใหผู้ส้มคัรทราบ 

   7.2.3 มีเกณฑแ์ละวิธีการคดัเลือก โดยยดึหลกัความเสมอภาค โปรง่ใส ตรวจสอบได ้และ   
                                  ประกาศเกณฑ ์ในส่ือสาธารณะใหผู้ส้นใจสมคัรรบัการคดัเลือกไดท้ราบอยา่งทั่วถึง  

7.3 จ านวนผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม จ านวนอาจารยแ์ละหตัถการท่ีสถาบนัฝึกอบรม ใหก้ารบรกิารในชว่ง 1 ปี     
       จะเป็นตวัก าหนด จ านวนของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมตอ่ 1 ปี ตามเกณฑแ์พทยสภา ดงัแสดงในตาราง

ภาคผนวกท่ี 1 
 
8. อาจารยผ์ูใ้หก้ารฝึกอบรม  

8.1 คณุสมบตัิของอาจารยผ์ูใ้หก้ารฝึกอบรม อาจารยผ์ูใ้หก้ารฝึกอบรมควรมีคณุสมบตัิดงันี ้ 
8.1.1 เป็นสมาชิกราชวิทยาลยัอายรุแพทยฯ์ และ สมาชิกสมาคมอายรุเวชพนัธุศาสตร ์
8.1.2 ไดร้บัหนงัสืออนมุตัิหรือวฒุิบตัรฯ สาขาอายรุศาสตร ์ 
8.1.3 ไดร้บัหนงัสืออนมุตัิหรือ วฒุิบตัรหรือ ใบประกาศนียบตัรวิชาชีพเวชกรรมการอายรุ              
          เวชพนัธุศาสตร ์สถาบนัฝึกอบรมหลกั จะตอ้งมีอาจารยแ์พทยผ์ูฝึ้กอบรมแบบเต็มเวลา                 
          (35 ชั่วโมงตอ่สปัดาห)์ อย่างนอ้ย 2 คน ตอ่จ านวนผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม 1 คน ส่วนกรณีท่ี    
          เป็นหลกัสตูรการฝึกอบรมแบบ สถาบนัรว่มฝึกอบรม สถาบนัรว่มฝึกอบรมทัง้ 2 สถาบนั   
          จะตอ้งจดัอาจารยแ์พทยผ์ูฝึ้กอบรมแบบเตม็ เวลา สถาบนัละ 1 คน อาจารยผ์ูฝึ้กอบรม 
          ประกาศนียบตัรฯ ในระดบัเดียวกนัใชศ้กัยภาพได ้35 ชั่วโมง ตอ่สปัดาหใ์น 1 สาขาวิชา      
          แตถ่า้ฝึกอบรมมากกว่า 2 สาขาวิชา ตอ้งแบง่ศกัยภาพเป็น 2 สาขาวิชา โดยคิดสาขาวิชา 
          หลกัไม ่นอ้ยกวา่ครึง่หนึ่งผูฝึ้กอบรมแบบเตม็เวลา หมายถึง ขา้ราชการ  
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          พนกังานมหาวิทยาลยั ลกูจา้งประจ า รวมทัง้อาจารย ์แพทยเ์กษียณอายรุาชการท่ียงั    
          ปฏิบตังิานในโรงพยาบาล คณะแพทยศาสตรห์รือหนว่ยงานท่ีปฏิบตังิาน เตม็เวลา  
          ผูฝึ้กอบรมไมเ่ตม็เวลา แบง่เป็น 2 ประเภท 
 

ก. พนกังานมหาวิทยาลยัหรือลกูจา้งประเภทบางเวลาอย่างนอ้ยครึง่เวลา และไดร้บั     
     เงินเดือนตามสดัสว่น งาน ใหน้บัเวลาปฏิบตังิานตามสญัญาจา้ง  
ข. ผูท่ี้ปฏิบตังิานอยูท่ี่สถาบนัอ่ืน แผนกอ่ืน หรืออาจารยแ์พทยเ์กษียณอายมุาชว่ยสอน    
    บางเวลา โดยไมไ่ด ้มีสญัญาจา้งจากหนว่ยงาน หรือปฏิบตังิานนอ้ยกวา่ครึง่เวลา ให ้    
    คดิเวลาปฏิบตังิานเฉพาะท่ีมา ปฏิบตังิาน ส าหรบัการเรียนการสอนแพทยป์ระจ าบา้น     
    ตอ่ยอด  

 
8.2 คณุสมบตัิของคณะกรรมการก ากบัดแูลการฝึกอบรม คณุสมบตัขิองคณะกรรมการก ากบัดแูลการ    
      ฝึกอบรม หลกัสตูรเพ่ือประกาศนียบตัรในวิชาชีพเวชกรรมดา้นอายรุเวชพนัธุศาสตร ์

8.2.1 ประธานคณะกรรมการผูร้บัผิดชอบแผนงานการฝึกอบรม ประธานคณะกรรมการ    
         ผูร้บัผิดชอบแผนงานการฝึกอบรมควรมีคณุสมบตัิดงันี ้ 

8.2.1.1 เป็นสมาชิกราชวิทยาลยัอายรุแพทยฯ์ และสมาชิกสมาคมเวชพนัธุศาสตรแ์ละจี 
            โนมิกสแ์หง่ประเทศไทย  
8.2.1.2 ไดร้บัหนงัสืออนมุตัิวฒุิบตัรฯหรือประกาศนียบตัรจากราชวิทยาลยัอายรุแพทย ์
             หรือแพทยส์ภา  
8.2.1.3 ไดร้บัหนงัสืออนมุตัิ วฒุิบตัรหรือประกาศนียบตัร สาขาอายรุเวชพนัธุศาสตร ์ 
             ราชวิทยาลยัอายรุแพทยฯ์ มาอย่างนอ้ย 4 ปีภายหลงัไดร้บั วฒุิบตัรหรือหนงัสือ    
             อนมุตัฯิ  

8.2.2 คณุสมบตัขิองอาจารยผ์ูร้บัผิดชอบแผนงานการฝึกอบรมของสถาบนัฝึกอบรม สถาบนัการ   
         ฝึกอบรมตอ้งจดัอาจารยป์ระจ าอยา่งนอ้ย 1 ท่านเป็นผูร้บัผิดชอบ แผนงานฝึกอบรม และ  
         อาจารยผ์ูร้บัผิดชอบควรมีความรู ้และทกัษะใน การจดัการฝึกอบรมและประเมินผล   
         สมัฤทธ์ิของผูร้บัการฝึกอบรม มี ประสบการณป์ระกอบวิชาชีพในอายรุศาสตรเ์วชพนัธุ  
         ศาสตร ์มาแลว้ไมน่อ้ยกวา่ 5 ปี นอกจากนัน้ตอ้งเป็นผูท่ี้ไมไ่ดร้บัผิดชอบแผนงานการ 
         ฝึกอบรม อ่ืน ๆ ท่ีมีลกัษณะเหมือนกบัหลกัสตูรอายรุเวชพนัธุศาสตร ์ 

8.3 การพฒันาความรูแ้ละทกัษะใหแ้ก่อาจารยป์ระจ าหลกัสตูร 
8.3.1 สถาบนัจดัใหมี้กระบวนการการปฐมนิเทศแนะแนวอาจารยใ์หม ่ใหมี้ความรูแ้ละเขา้ใจ    
        หลกัสตูรท่ี เปิดสอน กระบวนการแพทยศาสตรศกึษา นโยบายของราชวิทยาลยัและ 
        แพทยสภา  
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8.3.2 สง่เสรมิอาจารยใ์หมี้การเพิ่มพนูความรูส้รา้งเสรมิใหมี้ความเช่ียวชาญในดา้นลึกโดยเฉพาะ     
         งานวิจยั เพ่ือองคค์วามรูใ้หม่  
8.3.3 อาจารยจ์ะไดร้บัการส่งเสรมิใหไ้ปศกึษาตอ่ในตา่งประเทศ  
 
8.3.4 อาจารยจ์ะไดร้บัการส่งเสรมิใหไ้ปเสนอผลงานวิชาการในท่ีประชมุวิชาการทัง้ในและ 
         ตา่งประเทศ  
8.3.5 อาจารยจ์ะไดร้บัการเสรมิทกัษะการจดัการเรียนการสอนและการประเมินผลใหท้นัสมยั  
         ตาม กระบวนการแพทยศาสตรศ์กึษา  

 
8.4 การคดัเลือกและการประเมินอาจารยป์ระจ าหลกัสตูร สถาบนัการฝึกอบรมตอ้งมีนโยบายการคดัเลือก

อาจารยใ์หส้อดคลอ้งพนัธะกิจ ระบหุนา้ท่ีความ รบัผิดชอบ ภาระงานของอาจารย ์และมีการสมดลุระหว่างงาน
ดา้นการศกึษาการวิจยั และการบริการ รวมทัง้มีการประเมินอาจารยเ์ป็นระยะ เพ่ือใหส้อดคลอ้งกบัพนัธะกิจการ
ฝึกอบรมหลกัสตูรอายรุเวชพนัธุศาสตร ์

 
 9. ทรพัยากรทางการศกึษา แผนงานฝึกอบรม/แหลง่ฝึกอบรม ตอ้งก าหนดและด าเนินนโยบายเก่ียวกบัทรพัยากร
การศกึษาใหค้รอบคลมุ ประเดน็ตอ่ไปนี ้ 

9.1 สถาบนัฝึกอบรม  
9.1.1. สถาบนัฝึกอบรม แบง่เป็น สถาบนัฝึกอบรมหลกั คือสถาบนัฝึกอบรมท่ีด าเนินการจดัท า 
          หลกัสตูรการฝึกอบรมแพทยป์ระจ าบา้น เพ่ือ ประกาศนียบตัรในวิชาชีพเวชกรรมดา้น 
          อายรุเวชพนัธุศาสตรแ์ละไดร้บัอนมุตั ิจากแพทยสภาใหเ้ปิดเป็นสถาบนัฝึกอบรม โดยจดั 

ใหผู้เ้ขา้รบัการฝึกอบรมไดร้บัประสบการณจ์าก สถาบนัฝึกอบรมหลกั ตลอดหลกัสตูร 
หรือเป็นเวลาไมต่  ่ากวา่ระยะเวลา 80 เปอรเ์ซ็นตข์องหลกัสตูร สถาบนัรว่มฝึกอบรม คือ
สถาบนัฝึกอบรม 2 สถาบนั ท่ีด  าเนินการจดัท าหลกัสตูรการฝึกอบรม แพทยป์ระจ าบา้น
เพ่ือประกาศนียบตัรในวิชาชีพเวชกรรมดา้นอายรุเวชพนัธุศาสตร ์รว่มกนั และไดร้บัอนมุตัิ
จากแพทยสภาใหเ้ปิดเป็นสถาบนัฝึกอบรมรว่มกนั โดยจดัใหผู้เ้ขา้รบั การฝึกอบรมไดร้บั
ประสบการณจ์ากทัง้ 2 สถาบนั โดยแตล่ะแหง่มีเวลาไมต่  ่ากวา่ 40 เปอรเ์ซ็นตข์อง 
ระยะเวลาของหลกัสตูรและสถาบนัรว่มฝึกอบรมแตล่ะ ตวัอยา่ง คณะแพทยศาสตรห์รือ 
โรงพยาบาล.......... รว่มกบั โรงพยาบาล.......... จดัท หลกัสตูร การฝึกอบรมฯ สาขา
.......... และขออนมุตัเิปิดเป็นสถาบนัรว่มฝึกอบรม โดยผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมไดร้บั 
ประสบการณจ์าก คณะแพทยศาสตรห์รือ โรงพยาบาล.......... เป็นเวลา 6 เดือน และจาก
โรงพยาบาล .......... เป็น เวลา 6 เดือน เป็นตน้ สถาบนัฝึกอบรมกิจกรรมวิชาเลือก คือ
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สถาบนัท่ีไดร้บัการรบัรองจาก สถาบนัฝึกอบรมและ อนกุรรมการฝึกอบรมและสอบของ
สมาคมฯ ใหเ้ป็นสถาบนัฝึกอบรมกิจกรรมวิชาเลือก   

9.1.2. สถาบนัฝึกอบรมหลกั จะตอ้งมีแพทยซ์ึ่งไดร้บัใบประกาศนียบตัรทางดา้นอายรุเวชพนัธุ
ศาสตรอ์ย่างนอ้ย 2 ทา่น และอาจารยแ์พทย ์1 ทา่น เป็นผูร้บัผิดชอบหลกัสตูร แผนงาน  
การ ฝึกอบรมฯ ซึ่งอาจารยท์่านนีต้อ้งปฏิบตังิานดา้นอายรุเวชพนัธุศาสตรไ์มน่อ้ยกวา่ 4 ปี 
สว่นสถาบนัรว่มฝึกอบรมตอ้งมี แพทยซ์ึ่งไดร้บัใบประกาศนียบตัรอายรุเวชพนัธุศาสตร์
ยา่งนอ้ย 1 ทา่นตอ่สถาบนัรว่มฝึกอบรม และสถาบนัรว่ม ฝึกอบรมทัง้ 2 แหง่ตอ้งแตง่ตัง้
ใหอ้าจารยแ์พทย ์1 ทา่นจากสถาบนัใด สถาบนัหนึ่ง เป็นผูร้บัผิดชอบ หลกัสตูรฯ แผนงาน 
การฝึกอบรมฯ และอาจารยท์า่นนีต้อ้งปฏิบตัิงานดา้นอายรุเวชพนัธุศาสตรไ์มน่อ้ยกว่า 4 
ปี 

  9.2 สถาบนัฝึกอบรมหลกัและสถาบนัรว่มฝึกอบรม ตอ้งเป็นสถานท่ีและโอกาสในการเรียนรูท้ัง้ภาคทฤษฎี   
                  และภาคปฏิบตัิตเิชน่ สถาบนัฝึกอบรมจะตอ้งจดัใหมี้การเขา้ถึงแหลง่ขอ้มลูทางวิชาการท่ีทนัสมยั และ   
                  กิจกรรม วิชาการสม ่าเสมอ ไดแ้ก่  

ก. วารสารสโมสร (journal club) ไมน่อ้ยกวา่ 1 ครัง้ตอ่ 3 เดือน 
   ข. ทบทวนวารสาร (review article) ไมน่อ้ยกวา่ 1 ครัง้ตอ่ 3 เดือน  

ค. ประชมุเก่ียวกบัผูป้วุย (case discussion) ไมน่อ้ยกวา่ 1 ครัง้ตอ่ 3 เดือน 
  9.3 สถาบนัฝึกอบรมหลกัและสถาบนัรว่มฝึกอบรม ตอ้งไดร้บัการคดัเลือกและรบัรองใหเ้ป็นสถานท่ี   
                   ส  าหรบัการ ฝึกอบรมหลกัสตูรนี ้โดยท่ีมีจ านวนผูป่้วย ทัง้ผูป่้วยนอกผูป่้วยในและผูป่้วยนอก และชนิด  
                   ของผูป่้วยส าหรบั งานบรกิารอายรุศาสตรเ์วชพนัธุศาสตรเ์พียงพอส าหรบัการฝึกอบรม (ตารางท่ี 1) 
  9.4 มีส่ืออิเล็กทรอนิกสส์  าหรบัการเรียนรู ้ท่ีผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมสามารถเขา้ถึงได ้มีการใชเ้ทคโนโลยี   
                  สารสนเทศและการส่ือสารใหเ้ป็นสว่นหนึ่งของการฝึกอบรมอย่างมีประสิทธิภาพและถกูหลกัจรยิธรรม  

9.5 มีการจดัประสบการณใ์นการปฏิบตังิานเป็นทีมรว่มกบัผูร้ว่มงานและบคุลากรวิชาชีพอ่ืน  
9.6 สามารถใหค้วามรูแ้ละการประยกุตค์วามรูพื้น้ฐานและกระบวนการทางวิทยาศาสตรใ์นสาขาวิชาท่ี    
      ฝึกอบรม มีการบรูณาการและสมดลุระหวา่งการฝึกอบรมกบัการวิจยัอย่างเพียงพอ 

  9.7 มีการน าความเช่ียวชาญทางแพทยศาสตรศกึษามาใชใ้นการจดัท าแผนการฝึกอบรม การด าเนินการ     
                  ฝึกอบรม และการประเมินการฝึกอบรม 
  9.8 สนบัสนนุใหแ้พทยผ์ูเ้ขา้ฝึกอบรมไปรว่มประชมุวิชาการนอกสถานท่ีตามโอกาสอนัควร  

9.9 สนบัสนนุใหมี้การฝึกอบรมในสถาบนัอ่ืน ทัง้ในและนอกประเทศตามท่ีระบไุวใ้นหลกัสตูร ตลอดจน
ระบบ การโอนผลการฝึกอบรม   
 
10.อายแุละการตอ่อายปุระกาศนียบตัร  
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หลกัสตูรเพ่ือใบประกาศนียบตัรแสดงความรูค้วามช านาญในการประกอบวิชาชีพเวชกรรม อายรุเวช

พนัธุศาสตรต์อ้งมีการตอ่อายทุกุ 5 ปี โดยท่ีแพทยส์ามารถย่ืนตอ่อายใุบประกาศนียบตัรนัน้ ตอ้งมีคณุสมบตัขิอ้

ใดขอ้หนึ่งดงัตอ่ไปนี ้ 

10.1 เขา้รว่มประชมุวิชาการท่ีเก่ียวขอ้งกบัอายรุเวชพนัธุศาสตรแ์ละgenetics counselingจากงานประชมุใน     
          ประเทศไทยและในตา่งประเทศ (เดนิทางไปท่ีงานประชมุท่ีประเทศท่ีจดังาน หรือวิธี virtual    
          international meeting) ไมน่อ้ยกวา่ 3 ครัง้ในหว้งระยะเวลา 5 ปี  
10.2 เขา้รว่มประชมุวิชาการของ interhospital conference ท่ีจดั อฝส. ของหลกัสตูรอายรุเวชพนัธุศาสตรไ์ม่

นอ้ยกวา่ 10 ครัง้ในหว้งระยะเวลา 5 ปี  
 
11.การประเมินแผนการฝึกอบรม/หลกัสตูร 

สถาบนัฯ ตอ้งก ากบัดแูลการฝึกอบรมใหเ้ป็นไปตามแผนการฝึกอบรม/หลกัสตูรเป็นประจ า มีกลไกส าหรบั
การประเมินหลกัสตูรและน าไปใชจ้รงิการประเมินแผนการฝึกอบรม/หลกัสตูรตอ้งครอบคลมุ 

11.1 พนัธกิจของแผนการฝึกอบรม/หลกัสตูร 
11.2 ผลลพัธก์ารเรียนรูท่ี้พงึประสงค ์
11.3 แผนการฝึกอบรม 
11.4 ขัน้ตอนการด าเนินงานของแผนการฝึกอบรม 
11.5 การวดัและประเมินผล 
11.6 พฒันาการของผูร้บัการฝึกอบรม 
11.7 ทรพัยากรทางการศกึษา 
11.8 คณุสมบตัขิองอาจารยผ์ูใ้หก้ารฝึกอบรม 
11.9 ความสมัพนัธร์ะหวา่งนโยบายการรบัสมคัรผูร้บัการฝึกอบรมและความตอ้งการของระบบสขุภาพ 
11.10 แผนงานฝึกอบรม/แหลง่ฝึกอบรมรว่ม 
11.11 ขอ้ควรปรบัปรุง 
แผนงานฝึกอบรม/แหลง่ฝึกอบรม ตอ้งแสวงหาขอ้มลูป้อนกลบัเก่ียวกบัการฝึกอบรม/หลกัสตูร จากผูใ้ห้

การฝึกอบรมผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม นายจา้งและผูมี้สว่นไดส้ว่นเสียหลกัรวมถึงการใชข้อ้มลูป้อนกลบัเก่ียวกบั 
ความสามารถในการปฏิบตังิานของแพทยผ์ูส้  าเรจ็การฝึกอบรม ในการประเมินการฝึกอบรม/หลกัสตูร 
การประเมินประสิทธิผลของการสอน 

ก. การประเมินกลยทุธก์ารสอน มีการประเมิน ดงันี ้
- ประเมินจากผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม 
- ประเมินจากผลสมัฤทธ์ิทางการเรียนของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม 
- ประเมินจากอาจารยผ์ูส้อน 

ข. การประเมินทกัษะของอาจารยใ์นการใชแ้ผนกลยทุธก์ารสอน มีการประเมิน ดงันี  ้
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- ประเมินจากผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม 
- ประเมินจากผลสมัฤทธ์ิทางการเรียนของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม 
- ประเมินจากอาจารยผ์ูส้อน 

ภายหลงัการประเมิน คณะกรรมการบรหิารหลกัสตูรจะรวบรวมและวิเคราะหผ์ลการประเมิน และน าผล 
การประเมินนัน้มาใชใ้นการพฒันาทกัษะของอาจารยใ์นการใชก้ลยทุธต์ามท่ีไดว้างแผนไวต้อ่ไป 
การประเมินหลกัสตูรในภาพรวม 
หลกัสตูรฯ มีกระบวนการประเมินหลกัสตูรในภาพรวม และการบรรลผุลการเรียนรูท่ี้คาดหวงัผา่นการให ้
ขอ้มลูยอ้นกลบั ของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมเม่ือส าเรจ็การศกึษาเป็นประจ าทกุปีการศกึษา และใหผู้ใ้ชผู้เ้ขา้รบั 
การฝึกอบรมไดป้ระเมินคณุภาพของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมท่ีจบการศกึษาไปแลว้อยา่งนอ้ย 6 เดือน โดยสง่ผล 
การประเมินหลกัสตูรฯ ใหค้ณะอนกุรรม อฝส. อายรุเวชพนัธุศาสตรแ์ละสมาคมเวชพนัธุศาสตรแ์ละจีโนมิกส์
ทางการแพทยเป็นผูร้วบรวมผลการประเมินและวิเคราะหผ์ลในภาพรวมหลงัการปรบัปรุงหลกัสตูรฯใหมท่กุครัง้ 
 
12. การทบทวน / พฒันาหลกัสตูรการฝึกอบรม 

สถาบนัฯ และแผนงานฝึกอบรม/แหลง่ฝึกอบรม ตอ้งจดัใหมี้การทบทวนและพฒันาคณุภาพของหลกัสตูร
ฝึกอบรมเป็น ระยะ ๆหรืออย่างนอ้ยทกุ 5 ปี ปรบัปรุงกระบวนการโครงสรา้งเนือ้หาผลลพัธแ์ละสมรรถนะของ
ผูส้  าเรจ็การฝึกอบรม รวมถึงการวดัและการประเมินผลและสภาพแวดลอ้มในการฝึกอบรมใหท้นัสมยัอยูเ่สมอ 
ปรบัปรุงแกข้อ้บกพรอ่งท่ีตรวจพบ มีขอ้มลูอา้งอิงและแจง้ผลการทบทวนและพฒันาใหแ้พทยสภารบัทราบ 
มีการรวบรวมผลการประเมินท่ีไดจ้ากผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม ผูใ้ชผู้เ้ขา้รบัการฝึกอบรม อาจารยแ์ละคณะ 
กรรมการบรหิารหลกัสตูรวิเคราะหท์บทวนขอ้มลูดงักลา่วเพ่ือน ามาใชใ้นการวางแผนปรบัปรุง 
 
13. ธรรมาภิบาลและการบริหารจดัการ 
      แผนงานฝึกอบรม/แหลง่ฝึกอบรม ตอ้งมี 

13.1 บรหิารจดัการหลกัสตูรใหส้อดคลอ้งกบักฎระเบียบท่ีก าหนดไวใ้นดา้นตา่ง ๆ ไดแ้ก่  
การรบัสมคัรผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรม (เกณฑก์ารคดัเลือกและจ านวนท่ีรบั)  
กระบวนการฝึกอบรมการวดัและประเมินผลและผลลพัธข์องการฝึกอบรมท่ีพงึประสงค ์การออกเอกสารท่ีแสดงถึง
การส าเรจ็การฝึกอบรมในแต่ละระดบัหรือหลกัฐานอยา่งเป็นทางการอ่ืน ๆ ท่ีสามารถใชเ้ป็นหลกัฐานแสดงการ
ผา่นการฝึกอบรมในระดบันัน้ไดท้ัง้ในประเทศและตา่งประเทศ 

13.2 ก าหนดหนา้ท่ีรบัผิดชอบและอ านาจในการบริหารจดัการ งบประมาณของแผนการฝึกอบรม/
หลกัสตูร ใหส้อดคลอ้งกบัความจ าเป็นดา้นการฝึกอบรม 

13.3 มีบคุลากรท่ีปฏิบตังิานและมีความเช่ียวชาญท่ีเหมาะสม เพ่ือสนบัสนนุการด าเนินการของการ
ฝึกอบรมและกิจกรรมอ่ืน ๆ ท่ีเก่ียวขอ้งการบรหิารจดัการท่ีดีและใชท้รพัยากรไดอ้ยา่งเหมาะสม 
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13.4 จดัใหมี้ใหมี้จ านวนสาขาความเช่ียวชาญทางการแพทยแ์ละหนว่ยงานสนบัสนนุดา้นอ่ืน ๆ ท่ี
เก่ียวขอ้งครบถว้นสอดคลอ้งกบัขอ้บงัคบัและประกาศของแพทยสภาในการเปิดการฝึกอบรม 
 
 
 
 
 
14. การประกนัคณุภาพการฝึกอบรม  

ราชวิทยาลยัอายรุแพทยแ์หง่ประเทศไทย ก าหนดใหส้ถาบนัฝึกอบรมท่ีจะไดร้บัการอนมุตัใิหจ้ดัการ
ฝึกอบรม จะตอ้งผา่นการประเมินความพรอ้มในการเป็นสถาบนัฝึกอบรมผา่นทางสมาคม และสถาบนัฝึกอบรม
จะตอ้งจดัใหมี้การประกนัคณุภาพการฝึกอบรมอยา่งตอ่เน่ืองดงันี  ้

14.1 การประกนัคณุภาพการฝึกอบรมภายในสถาบนัฝึกอบรมจะตอ้งจดัใหมี้ระบบและกลไก 
การประกนัคณุภาพการฝึกอบรมภายใน อยา่งนอ้ยทกุ 2 ปี 

14.2 การประกนัคณุภาพการฝึกอบรมภายนอก ใหมี้การประกนัคณุภาพการฝึกอบรมตามระบบ กลไก
และเกณฑท่ี์แพทยสภาก าหนดอยา่งนอ้ยทกุ 5 ปี โดยใหมี้การบรหิารจดัการการประกนัคณุภาพดงันี ้
ก.การบรหิารหลกัสตูร มีคณะกรรมการท่ีท าหนา้ท่ีก าหนดทิศทางและวตัถปุระสงคข์องหลกัสตูรบรหิารจดัการ
วางแผนด าเนินงานและตดิตามผลโดยก าหนดวาระไวอ้ย่างชดัเจนโดย 

ก าหนดใหค้ณะกรรมการมีการประชมุปรกึษาหารือกนัอย่างนอ้ยปีละ 1 ครัง้และจดัท ารายงาน 
การประชมุทกุครัง้ 

มีการวิเคราะหผ์ลการด าเนินงานตามปัจจยัคณุภาพตา่ง ๆ เทียบกบัแผนงานและน ามาเพ่ือ 
ทบทวนทิศทางและวตัถปุระสงคเ์ป็นประจ าก่อนรบัผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมรุน่ใหม่ 
ข. การบรหิารทรพัยากรการเรียนการสอน 
ค. การบรหิารงบประมาณ 
สถาบนัฝึกอบรมจดัตัง้งบประมาณประจ าปีท่ีผ่านการประชมุของสถาบนัฝึกอบรมเสนอใหส้ถาบนัฝึกอบรม 
ง.ทรพัยากรการเรียนการสอน 

- สถาบนัไดร้บัการรบัรองเป็นสถานท่ีส าหรบัการฝึกอบรม จ านวนผูป่้วยเพียงพอและชนิดของผูป่้วย 
   หลากหลายสอดคลอ้งกบัผลลพัธข์องการเรียนรูท่ี้คาดหวงั ทัง้ผูป่้วยนอก ผูป่้วยใน และผูป่้วยนอก 

               เวลาราชการ การเขา้ถึงสิ่งอ านวยความสะดวกทางคลินิกและการเรียนภาคปฏิบตัิ ท่ีพอเพียง 
              ส  าหรบัการสนบัสนนุการเรียนรู ้

- สถาบนัฝึกอบรมมีสถานท่ี เครื่องมือแพทยว์สัดคุรุภณัฑแ์ละปัจจยัทางกายภาพ ท่ีมีความจ าเป็น 
              และเพียงพอตอ่การฝึกอบรม 

- มีปรมิาณผูป่้วยนอกผูป่้วยและผูป่้วยใน ท่ีเพียงพอตอ่การเรียนรูแ้ละผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมไดมี้สว่น     
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  ด  าเนินการดแูลรกัษาและใหบ้รกิารแก่ผูป่้วยโดยตรง 
- มีแพทยผ์ูท้รงคณุวฒุิจ  านวนเพียงพอรบัผิดชอบในสาขาท่ีฝึกอบรม และมีความมุง่มั่น ความเตม็ใจ 
   ในการเป็นอาจารยป์ระจ าหลกัสตูรฝึกอบรม 
- มีหอ้งสมดุฯ ของแตส่ถาบนั ท่ีมีหนงัสือและฐานขอ้มลูใหผู้เ้ขา้รบัการฝึกอบรมสืบคน้อีกทัง้ 
   คอมพิวเตอรท่ี์เช่ือมตอ่ระบบอินเตอรเ์นทเพ่ือใหผู้เ้ขา้รบัการฝึกอบรมไดค้น้ควา้ขอ้สงสยั 

จ. การจดัหาทรพัยากรการเรียนการสอนเพิ่มเตมิ 
- มีการส ารวจความตอ้งการทรพัยากรการเรียนการสอนของหลกัสตูรทัง้จากอาจารยผ์ูส้อนและจาก 

ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมเป็นประจ าทกุปี โดยจะมีการจดัท างบประมาณเพื่อการจดัหาทรพัยากรการ 
เรียนการสอนทกุปีการศกึษา 
ฉ. การประเมินความเพียงพอของทรพัยากร 

นอกเหนือจากการส ารวจความตอ้งการทรพัยากรจากอาจารยแ์ละผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมดงัขา้งตน้ 
แลว้ หลกัสตูรฯ ไดจ้ดัการติดตามทรพัยากรท่ีมีอยูโ่ดยมีการตรวจสอบประโยชนจ์ากทรพัยากรท่ีมี 
และประเมินความพอเพียงของทรพัยากรท่ีมีอยู่นอกจากนี ้การประเมินยงัอาศยัจากผลส ารวจ 
ความพงึพอใจของผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมตอ่ปัจจยัสนบัสนนุการศกึษา ซึ่งจดัด าเนินการโดยแตล่ะ 
สถาบนั 
 
15. การพฒันาหลกัสตูรและคณุภาพการฝึกอบรม อยา่งตอ่เน่ือง 

เน่ืองจาก สาขาการฝึกอบรมนีมี้การพฒันาความรูอ้ยา่งรวดเรว็ ดงันัน้จงึจ  าเป็นตอ้งมีการพิจารณา
หลกัสตูรอยา่งสม ่าเสมอและตอ่เน่ือง โดย 

15.1 มีการเก็บขอ้มลูปอ้นกลบัจากผูมี้สว่นไดส้ว่นเสีย อย่างเป็นระบบ  
15.2 สมาคม ๆจดัการประชมุการขบวนการฝึกอบรม และประเมิน หลกัสตูรในเดือน เมษายนของทกุปี  
15.3 ผลจากการประชมุจะถกูน ามาพิจารณาและปรบัปรุงขอ้บกพรอ่งของหลกัสตูรในปีการศกึษาใหม่ 
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ภาคผนวก 1 

 
     ตารางที ่1  เกณฑใ์นการฝึกอบรมของหลักสูตรฯ 

สถาบนัฝึกอบรมรบัผูเ้ขา้ฝึกอบรมไดใ้นสดัสว่นชัน้ปีละ .....1...... คน  ตอ่อาจารยผ์ูฝึ้กอบรม ....2..... คน รวมทัง้
ตอ้งมีงานบรกิารในสถาบนัตามท่ีก าหนดในตารางตอ่ไปนี ้
 
จ านวนผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมในแตล่ะชัน้ ปีละ  
(คน) 

1 2 3 4 5 6 

จ านวนแพทยผ์ูใ้หก้ารฝึกอบรม (คน) 2 4 6 8 10 12 
หตัถการ (ครัง้/ปี) ....การเก็บ DNA จากกระพุง่
แกม้ 

10 15 20 25 30 35 

 จ  านวนผูป่้วยนอก ท่ีเก่ียวขอ้งกบัการฝึกอบรม / 
เดือน  

100 200 300 400 500 600 

..จ  านวนผูป่้วยใน ท่ีเก่ียวขอ้งกบัการฝึกอบรม.. 
/เดือน 

10 20 30 40 50 60 

การใหค้  าปรกึษาแนะน าแก่ผูป่้วยและครอบครวั
(Genetic counseling) (ครัง้/เดือน) 

20 20 30 40 50 60 
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ภาคผนวก 2 
 

1. วิชาพืน้ฐานทางวิทยาศาสตรท์ีส่ าคัญ ( Basic medical Science and Medical genetics) 
     เพ่ือใหบ้รรลวุตัถปุระสงค ์ผูเ้ขา้รบัการฝึกอบรมจะตอ้งมีความรูค้วามสามารถในเนือ้หาตอ่ไปนี ้ความรูพื้น้ฐาน
ของอายรุเวชพนัธุศาสตร ์และระบบท่ีเก่ียวขอ้ง 
Principle of Medical Genetics 
Genome structure and organization 
Pathology and pathogenesis of common genetic diseases  
Principle of Genetic Counseling 
Basic pharmacology  
Biology of cancer  
Carcinogenesis  
ระบาดวิทยาคลินิก 

ความเช่ือถือไดแ้ละจดุออ่นของการศกึษาแบบ randomized controlled, case- control, cohort study, 
cross-sectional, case series, systematic review และ meta-analysis 
- วิเคราะหข์อ้มลูและความเช่ือถือไดข้องขอ้มลูท่ีไดม้าจากการรวบรวม เชน่     review article, original 
article 
- สามารถใชห้รือแปลขอ้มลูทางสถิตไิดถ้กูตอ้ง เชน่ p-value, number needed to treat, relative risk, 
odds ratio, 95% confidence interval เป็นตน้ 
- ใชข้อ้มลูเพื่อสนบัสนนุการวินิจฉยั เชน่ sensitivity, specificity ไดอ้ย่างเหมาะสม 
- potential bias ของการวดัคา่หรือแปลคา่ sensitivity และ specificity 
Bioinformatics and gene frequency 
เภสชัวิทยาพนัธุศาสตรค์ลินิก( Pharmacogenomics and Pharmacogenetics) 
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2. โรคหรือภาวะทางพันธุศาสตรท์ีส่ าคัญ 

        โรคท่ีส าคญัทางพนัธุศาสตรท่ี์อายรุแพทยต์อ้งมีวินิจฉยัและรกัษาไดไ้มว่า่โรคจะอยูใ่นระดบัใดก็ตามโดยแบง่

ตามวิธีจดัการเรียนรูด้งันี ้

       ระดบัท่ี 1 โรคพนัธุกรรมหรือภาวะท่ีพบบอ่ย และมีความส าคญัซึ่งแพทยป์ระจ าบา้นสามารถเรียนรูไ้ดจ้าก

ผูป่้วยโดยตรง        

 

 Table of Genetic Disorders 

Disease Gene/Defect Inheritance Clinical Features 

Achondroplasia Fibroblast growth 
factor receptor 3 
(FGR3) – 
constitutively active 
(gain of function) 

Autosomal 
dominant (normal 
parents can have an 
affected child due to 
new 
mutation, and risk of 
recurrence in 
subsequent 
children is low) 

Short limbs relative to trunk, 
prominent 
forehead, low nasal root, 
redundant 
skin folds on arms and legs 

Duchenne Muscular 
Dystrophy 

Dystrophin (DMD) - 
deletions 

X-linked recessive Gradual degeneration of skeletal 
muscle, impaired heart and 
respiratory 
musculature 

Hypercholesterolemia 

 

 

Thalassemia 

LDL receptor 
(commonly) 
 
 
 
Globin genes  

Autosomal 
dominant 
(haploinsufficiency) 

 

Autosomal 

recessive 

Impaired uptake of LDL, elevated 
levels 
of LDL cholesterol, cardiovascular 
disease and stroke. Symptoms 
more 
severe in homozygous individuals 
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Chronic anemia /Thalassemic 

facie/ Hemochromatosis 

Fragile X Syndrome (FMR1) – CGG 
trinucleotide repeat 
expansion in 5’ 
untranslated region 
of the gene 
(expansion occurs 
exclusively in the 
mother) 

X-linked dominant 
(females less 
severely 
affected) 
Inheritance 
characterized by 
anticipation 

Disorder shows anticipation 
(female 
transmitters in succeeding 
generations produce 
increasing numbers of affected 
males) Boys 
with syndrome have long faces, 
prominent jaws, large ears, and 
are 
likely to be mentally retarded. 

Gaucher’s Disease Β-Glucosidase Autosomal recessive characterized by 
splenomegaly,hepatomegaly, and 
bone 
marrow infiltration. Neurological 
symptoms are not common 

Glucose 6-phosphate 
dehydrogenase 
deficiency 

Glucose 6- 
phosphate 
dehydrogenase 

X-linked recessive 
(prominent among 
individuals of 
Mediterranean and 
African descent) 

Anemia (due to increased 
hemolysis) 
induced by oxidizing drugs, 
sulfonamide antibiotics, sulfones 
(e.g. 
dapsone), and certain foods (e.g. 
fava 
beans) 

Hemochromatosis Unknown gene on 
the short arm of 
chromosome 6 

Autosomal recessive 
(Incidence ~0.3% in 
Caucasoid 
population. 

Enhanced absorption of dietary 
iron 
with accumulation of abnormal, 
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Women less affected 
due 
to increased iron loss 
through 

menstruation) 

pigmented, iron-protein 
aggregates 
(hemosiderin) in visceral organs. 
Cirrhosis, cardiomyopathy, 
diabetes, 
skin pigmentation, and arthritis. 

Huntington Disease 
(Also Huntington 
Chorea) 

Huntingtin (HD) – 
CAG repeat 
expansion within 
exon 1 (expansion 
occurs in father) 

Autosomal 
dominant (gain-
offunction 
mutation) 
Shows anticipaton 

Disorder is characterized by 
progressive 
motor, cognitive and psychiatric 
abnormalities. Chorea – 
nonrepetitive 
involuntary jerks – is observed in 
90% 
of patients 

        

 

Disease Gene/Defect Inheritance Clinical Features 

Klinefelter 

Syndrome 

47,XXY males 50% of cases due 
to errors in paternal 
meiosis I 

Sterile males with long limbs, small 
genitalia, breast development, and 
feminine body contours, and 
learning 
disabilities 

Marfan Syndrome Fibrillin-1 gene 
(FBN1) encodes a 
microfibril-forming 
connective tissue 
protein 

Autosomal 
dominant (dominant 
negative effect) 

Abnormalities of the skeleton 
(disproportionate tall stature, 
scoliosis), 
heart (mitral valve prolapse, aortic 
dilatation, dissection of the 
ascending 
aorta), pulmonary system, skin 
(excessive elasticity), and joints 
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(hypermobility). A frequent cause 
of 
death is congestive heart failure. 

Myoclonic Epilepsy 
with Ragged Red 
Fibers (MERRF) 

Mitochondrial DNA 
mutation in the 
tRNAlys gene 

Maternal 
transmission, 
heteroplasty 

Age of onset varies depending on 
fraction of mutant mitochondrial 
DNA 
inherited. Symptoms include 
myopathy 
(disease takes its name from 
abnormal 
histological appearance of skeletal 
muscle 
biopsies), dementia, myoclonic 
seizures, 
ataxia, and deafness 

Myotonic Dystrophy A protein kinase 
gene (DMPK) – 
CTG 
repeat expansion in 
3’ untranslated 
region of the gene 

Autosomal 
dominant 
Shows anticipation 

Disorder shows anticipation. 
Muscle 
weakness, cardiac arrhythmias, 
cataracts and testicular atrophy in 
males. Children born with 
congenital 
form have a characteristic open 
triangle-shaped mouth 

Neurofibromatosis I Microdeletion at 
17q11.2 involving 
the NF1 gene 

Autosomal 
dominant 

The disorder is characterized by 
numerous benign tumors 
(neurofibromas) of the peripheral 
nervous system, but a minority of 
patients also show increased 
incidence 
of malignancy (neurofibrosarcoma, 



  

 27 

astrocytoma, Schwann cell 
cancers and 
childhood CML – chronic 
myelogenous 
leukemia) 

Osteogenesis 
Imperfecta 

Either of the genes 

encoding the α1 or 

α2 chains of type I 
collagen 

Usually autosomal 
dominant 
(null mutations result 
in 
haploinsufficiency, 
missense mutations 
often 
produce a dominant 
negative effect 

Null mutations produce a milder 
form 
of the disease. Missense mutations 
that act in a dominant negative 
manner 
are often perinatal lethal. The 
disorders are associated with 
deformed, undermineralized bones 
that 
are subject to frequent fracture. 

 
Disease Gene/Defect Inheritance Clinical Features 

Phenylketonuria Usually due to a 
mutation in 
Phenylananine 
hydroxylase (PAH) 

Autosomal recessive Mental retardation, if untreated, 
possibly due to inhibition of 
myelination 
and disruption of neurotransmitter 
synthesis. Detectable by newborn 
screening and treatable 

Polycystic Kidney 
Disease 

Mutations in either 
polycystin-1 (PKD1) 
or polycystin-2 
(PKD2) gene 

Autosomal 
dominant (disease 
appears to follow a 
“twohit 
model”, requiring the 
loss of both alleles of 
PDK1 or PDK2 for the 

Heterozygous individuals are 
predisposed to polycystic kidney 
disease because they are likely to 
loose the second good copy of the 
gene during their lifetime. Multiple 
renal cysts, blood in urine, end-
stage 
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disease to be 

evident. 

renal disease and kidney failure. 

Prader 
Willi/Angelman 
(PWS/AS) 

Deletion of the PWS 
region and AS gene 
located at 15q11- 
q13. Can also be 
caused by 
uniparental 
disomy involving 
chromosome 15 

Complex 
Parent of origin 
effects due to 
genomic imprinting. 

Inheriting the deletion through the 
mother gives rise to Angelman 
syndrome, which is characterized 
by 
short stature, severe mental 
retardation, spasticity, seizures, 
and a 
characteristic stance. Inheriting the 
deletion from the father produces 
the 
more common Pader-Willi 
syndrome, 
which is characterized by obesity, 
excessive and indiscriminate 
gorging, 
small hands, feet, hypogonadism 
and 
mental retardation. In rare cases, 
uniparental disomy involving 
chromosome 15 
produces PWS when both copies 
are inherited 
from the mother and AS when both 
copies are 
inherited from the father. 

Sex Reversal Variety of causes Various See Thompson & Thompson, 
Medical 
Genetics, 6th ed. 
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Tay-Sachs Disease Β-Hexosaminidase 
(A isoenzyme 
(HEXA) 

Autosomal recessive 
(common among Jew 
of 
Eastern European 
ancestry and French 
Canadians). 

Hypotonia, spasticity, seizures, 
blindness, death by age 2. An 
early 
indication is a cherry red spot on 
the 
retina. (Incidence greatly reduced 
by 
screening) 

Thalasemias  Autosomal 
Recessive 

Severe anemia 

Turner Syndrome 45,X females Usually due to a 
paternal error in sex 
chromosome 
transmission 

Although usually lethal in utero, the 
defect poses little risk to survival in 
infants that do come to term. Short 
stature, webbed necks, broad 
chest 
with widely spaced nipples, and 
sterility. Infants show evidence of 
lymphedema in fetal life. 
Intelligence is 
normal. 

 
 
 
Xeroderma 
pigmentosum 

Anyone of nine 
genes involved in 
nucleotide excision 
repair (locus 
heterogeneity) 

Autosomal recessive 
characterized by 
variable 
expressivity, and 
genetic 
heterogeneity 

Acute photosensitivity, premature 
skin 
aging, premalignant actinic 
keratoses, 
and benign and malignant 
neoplasms 
of the skin, including basal cell 
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carcinoma, squamous cell 
carcinoma, 
or both. 5% of patients develop 
melanomas. Patients also exhibit 
ocular problems due to UV 
damage and 
have a 10- to 20-fold increased 
incidence of internal neoplasms 
due to 
an inability to repair DNA damage 
by 
endogenously generated and 
environmental genotoxic agents. 

 

ระดบัท่ี 2 โรคท่ีพบนอ้ย (Rare Diseases)แตมี่ความส าคญั ซึ่งแพทยป์ระจ าบา้นสามารถเรียนรูไ้ดโ้ดยการศกึษา

ดว้ยตนเอง หรือฟังบรรยาย  

Disease 
 

Category Pathogenesis / Heredity 
 

Pathology, Cardinal Symptoms 
 

Fanconi Anemia 
 

Autosomal Recessive congenital 

pancytopenia. 

Normocytic anemia with neutropenia. 

Short stature, microcephaly, 

hypogenitalism, strabismus, anomalies of 

the thumbs, radii, and kidneys, mental 

retardation, and microphthalmia. 

Kartagener's 
Syndrome 

 
Autosomal Recessive. Defect in dynein 

arms ------> lost motility of cilia 

Recurrent sinopulmonary infections (due 

to impaired ciliary tract). Situs inversus, 

due to impaired ciliary motion during 

embryogenesis: lateral transposition of 

lungs, abdominal and thoracic viscera are 
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on opposite sides of the body as normal. 

Possible dextrocardia, male sterility. 

Pyruvate 
Dehydrogenase 
Deficiency 

 
Autosomal Recessive. Pyruvate 

Dehydrogenase deficiency ------> buildup 

of lactate and pyruvate ------> lactic 

acidosis. 

Neurologic defects. 

Treatment: Increase intake 

of ketogenic nutrients (leucine, lysine) -----

-> increase formation of Acetyl-CoA from 

other sources. 

Xeroderma 
Pigmentosum 

 
Autosomal Recessive. Defect in DNA 

repair, inability to repair thymine 

dimers resulting from UV-light exposure ---

---> excessive skin damage and skin 

cancer. 

Dry skin, melanomas, pre-malignant 

lesions, other cancers. Ophthalmic and 

neurologic abnormalities. 

Familial 
Hypercholesterolemia 

Autosomal 

Dominant 

Disorders 

Autosomal Dominant. LDL-

Receptor defect. 

Heterozygous: accelerated 

atherosclerosis. Homozygous: 

accelerated atherosclerosis, MI by age 

35, xanthomas. 

Hereditary 
Hemorrhagic 
Telangiectasia 
(Osler-Weber-Rendu 
Syndrome) 

Autosomal 

Dominant 

Disorders 

Autosomal Dominant. Telangiectasias of skin and mucous 

membranes. 

Hereditary 
Spherocytosis 

Autosomal 

Dominant 

Disorders 

Autosomal Dominant. Band-3 deficiency 

in RBC membrane ------> spherical shape 

to cells. Other RBC structural enzyme 

deficiencies can cause it, too. 

Sequestration of spherocytes in spleen ---

---> hemolytic anemia. 
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Huntington's Disease Autosomal 

Dominant 

Disorders 

Autosomal Dominant, 100% penetrance. 

Genetic defect on Chrom 4 ------> atrophy 

of caudate nuclei, putamen, frontal cortex. 

Progressive dementia with onset in 

adulthood, choreiform movements, 

athetosis. 

Marfan's Syndrome Autosomal 

Dominant 

Disorders 

Autosomal Dominant. Fibrillin deficiency --

----> faulty scaffolding in connective 

tissue (elastin has no anchor). 

Arachnodactyly, dissecting aortic 

aneurysms, ectopia lentis (subluxation of 

lens), mitral valve prolapse. 

Neurofibromatosis 
(Von Recklinghausen 
Disease) 

Autosomal 

Dominant 

Disorders 

Autosomal Dominant. NF1 gene defect 

(no GTPase protein) ------> dysregulation 

of Ras tumor-suppressor protein. 

Multiple neurofibromas (Café au Lait 

spots) which may become 

malignant, Lisch nodules (pigmented 

hamartomas of the iris). 

Increased risk for tumors: 

pheochromocytoma, Wilms tumor, 

Rhabdomyosarcoma, leukemias. 

Tuberous Sclerosis Autosomal 

Dominant 

Disorders 

Autosomal Dominant. Tubers (glial nodules), seizures, mental 

retardation. Associated with adenoma 

sebaceum (facial lesion), myocardial 

rhabdomyomas, renal angiomyolipomas. 

Von Hippel-Lindau 
Syndrome 

Autosomal 

Dominant 

Disorders 

Autosomal Dominant, short arm of 

chromosome 3. Same genetic region is 

associated with incidence of renal cell 

carcinoma. 

(1) Hemangioblastomas of cerebellum, 

medulla, or retina, (2) adenomas, (3) 

cysts in visceral organs. High risk for 

renal cell carcinoma. 

Congenital Fructose 
Intolerance 

Carbohydrate 

Metabolism 

Defect 

Autosomal Recessive. Aldolase 

B deficiency ------> buildup of Fructose-1-

Phosphate in tissues ------> inhibit 

glycogenolysis and gluconeogenesis. 

Severe hypoglycemia. Treatment: Remove 

fructose from diet. 
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Galactosemia Carbohydrate 

Metabolism 

Defect 

Autosomal Recessive. Inability to convert 

galactose to glucose ------> accumulation 

of galactose in many tissues. 

(1) Classic form: Galactose-1-phosphate 

Uridyltransferase deficiency. 

(2) Rarer form: Galactokinase deficiency. 

Failure to thrive, infantile cataracts, mental 

retardation. Progressive hepatic 

failure, cirrhosis, death. 

Galactokinase-deficiency: infantile 

cataracts are prominent. 

Treatment: in either case, remove 

galactose from diet. 

Angelman Syndrome Chromosomal Deletion of part of short arm 

of chromosome 15, maternal copy. An 

example of genomic imprinting. 

Mental retardation, ataxic gait, 

seizures. Inappropriate laughter. 

Cri du Chat 
Syndrome 

Chromosomal 5p-, deletion of the long arm of 

chromosome 5. 

"Cry of the cat." Severe mental 

retardation, microcephaly, cat-like cry. 

Low birth-weight, round-face, 

hypertelorism (wide-set eyes), low-set 

ears, epicanthal folds. 

Down Syndrome 

(Trisomy 21) 

Chromosomal Trisomy 21, with risk increasing with 

maternal age. Familial form (no age-

associated risk) is translocation t(21,x) in 

a minority of cases. 

Most common cause of mental 

retardation. Will see epicanthal 

folds, simian crease, brushfield spots in 

eyes. Associated syndromes: congenital 

heart disease, leukemia, premature 

Alzheimer's disease (same morphological 

changes). 

Edward's Syndrome 

(Trisomy 18) 

Chromosomal Trisomy 18 Mental retardation, micrognathia, rocker-

bottom feet, congenital heart disease, 

flexion deformities of fingers. Death by 1 

year old. 
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Patau's Syndrome 

(Trisomy 13) 

Chromosomal Trisomy 13 Mental retardation, microphthalmia, cleft 

lip and palate, polydactyly, rocker-bottom 

feet, congenital heart disease. Similar to 

and more severe than Edward's 

Syndrome. Death by 1 year old. 

Prader-Willi 
Syndrome 

Chromosomal Deletion of part of short arm 

of chromosome 15, paternal copy. An 

example of genomic imprinting. 

Mental retardation, short stature, 

hypotonia, obesity and huge appetite 

after infancy. Small hands and feet, 

hypogonadism. 

Fragile-X Syndrome Chromosomal 

Sex 

chromosome 

Progressively longer tandem repeats on 

the long arm of the X-chromosome. The 

longer the number of repeats, the worse 

the syndrome. Tandem repeats tend to 

accumulate through generations. 

Second most common cause of mental 

retardation next to Down Syndrome. 

Macro-orchidism (enlarged testes) in 

males. 

Klinefelter's 
Syndrome (XXY) 

Chromosomal 

Sex 

chromosome 

Non-disjunction of the sex chromosome 

during Anaphase I of meiosis ------

> Trisomy (47,XXY) 

Hypogonadism, tall stature, 

gynecomastia. Mild mental retardation. 

Usually not diagnosed until after puberty. 

One Barr body seen on buccal smear. 

Turner's Syndrome 
(XO) 

Chromosomal 

Sex 

chromosome 

Non-disjunction of the sex chromosome 

during Anaphase I of meiosis ------

> Monosomy (45,X) 

Streak gonads, primary amenorrhea, 

webbed neck, short stature, coarctation 

of Aorta, infantile genitalia. No mental 

retardation. No Barr bodies visible on 

buccal smear. 

XXX Syndrome Chromosomal 

Sex 

chromosome 

Trisomy (47,XXX) and other multiple X-

chromosome abnormalities. 

Usually phenotypically normal. May see 

menstrual abnormalities or mild mental 

retardation in some cases. 
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Ehlers-Danlos 
Syndrome 

Connective 

Tissue 

disease 

Various defects in collagen synthesis. 

• Type-I: Autosomal dominant, 

mildest form. 

• Type-IV: autosomal dominant. 

Defect in reticular collagen (type-

III) 

• Type-VI: autosomal-recessive. 

• Type-VII: Defect in collagen type I 

• Type-IX: X-linked recessive 

Laxity of joints, hyperextensibility of skin, 

poor wound healing, aneurysms. 

• Type-I: Diaphragmatic hernia. 

Common, normal life-expectancy. 

• Type-IV: Ecchymoses, arterial 

rupture. Dangerous due to rupture 

aneurysms. 

• Type-VI: Retinal detachment, 

corneal rupture 

Osteogenesis 
Imperfecta 

Connective 

tissue 

disease 

Defects in Collagen Type I formation. Multiple fractures after birth, blue sclerae, 

thin skin, progressive deafness in some 

types (due to abnormal middle ear 

ossicles). 

Type-I is most common; Type-II is most 

severe; Type-IV is mildest form. 

Cori's Disease 

(Glycogen Storage 
Disease Type III) 

Glycogen 

Storage 

Disease 

Autosomal Recessive. Debranching 

enzyme deficiency (can only break down 

linear chains of glycogen, not at branch 

points) ------> accumulate glycogen in 

liver, heart, skeletal muscle. 

Stunted growth, hepatomegaly, 

hypoglycemia. 

McArdle's Disease 

(Glycogen Storage 
Disease Type V) 

Glycogen 

Storage 

Disease 

Autosomal Recessive. muscle 

phosphorylase deficiency (cannot utilize 

glycogen in skeletal muscle) ------> 

accumulation of glycogen in skeletal 

muscle. 

Muscle cramps, muscle weakness, easy 

fatigability. Myoglobinuria with strenuous 

exercise. 
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Pompe's Disease 

(Glycogen Storage 
Disease Type II) 

Glycogen 

Storage 

Disease 

Autosomal Recessive. alpha-1,4-

Glucosidase deficiency (cannot break 

down glycogen) ------> accumulate 

glycogen in liver, heart, skeletal muscle. 

Cardiomegaly, hepatomegaly, and 

systemic findings, leading to early death. 

Von Gierke's 
Disease 

(Glycogen Storage 
Disease Type I) 

Glycogen 

Storage 

Disease 

Autosomal Recessive. Glucose-6-

Phosphatase deficiency (cannot break 

down glycogen) ------> accumulate 

glycogen in liver and kidney. 

Severe fasting hypoglycemia, 

hepatomegaly from lots of glycogen in 

liver. 

Hemophilia A (Factor 
VIII Deficiency) 

Hemophilia X-Linked Recessive. Factor 

VIII deficiency 

Hemorrhage, hematuria, hemarthroses. 

Prolonged PTT. 

Hemophilia B (Factor 
IX Deficiency) 

Hemophilia X-Linked Recessive. Factor IX deficiency. Milder than Hemophilia A. Hemorrhage, 

hematuria, hemarthroses. Prolonged PTT. 

Von Willebrand 
Disease 

Hemophilia Autosomal dominant and recessive 

varieties. Von Willebrand 

Factor deficiency ------> defect in initial 

formation of platelet plugs, and shorter 

half-life of Factor VIII in blood. 

Hemorrhage, similar to hemophilia. 

Type-I: Most mild. Type-II: 

Intermediate. Type-III: most severe, with 

recessive inheritance (complete 

absence). 

 

 
 

Ataxia-Telangiectasia Immune 

deficiency 

Combined 

Deficiency 

Autosomal Recessive. Unknown. 

Numerous chromosomal breaks and 

elevated AFP is found. Symptomatic by 

age 2 years. 

Cerebellar ataxia, telangiectasia 

(enlarged capillaries of face and skin), B 

and T-Cell deficiencies, IgA deficiency. 



  

 37 

Chédiak-Higashi 
Syndrome 

Immune 

deficiency 

Phagocyte 

Deficiency 

Defect in polymerization of microtubules 

in neutrophils ------> failure 

in neutrophil migration and phagocytosis. 

Also results in failure in lysosomal 

function in neutrophils. 

Recurrent pyogenic 

infections, Staphylococcus, 

Streptococcus. 

Chronic 
Granulomatous 
Disease 

Immune 

deficiency 

Phagocyte 

Deficiency 

X-Linked (usually) NADPH 

Oxidase deficiency ------> no formation of 

peroxides and superoxides ------> no 

oxidative burst in phagocytes. 

Failure of phagocytes leads to 

susceptibility to infections, 

especially Staph 

Aureus and Aspergillus spp. B and T 

cells usually remain normal. 

Chronic 
Mucocutaneous 
Candidiasis 

Immune 

deficiency 

T-Cell 

Deficiency 

T-Cell deficiency specific to Candida. Selective recurrent Candida infections. 

Treat with anti-fungal drugs. 

Selective IgA 
Deficiency 

Immune 

deficiency 

B-Cell 

Deficiency 

IgA deficiency may be due to a failure of 

heavy-chain gene switching. 

The most common congenital immune 

deficiency.  There also exists selective 

IgM and IgG deficiencies, but they are 

less common. 

Severe Combined 
Immunodeficiency 
(SCID) 

Immune 

deficiency 

Combined 

Deficiency 

Autosomal Recessive. Adenosine 

Deaminase deficiency ------> 

accumulation of dATP ------> inhibit 

ribonucleotide reductase ------> decrease 

in DNA precursors 

Severe deficiency in both humoral and 

cellular immunity, due to impaired DNA 

synthesis. Bone marrow transplant may 

be helpful in treatment. 

Thymic Aplasia 
(DiGeorge 
Syndrome) 

Immune 

deficiency 

Failure of development of the 3rd and 

4th Pharyngeal Pouches ------> agenesis 

of the thymus and parathyroid glands. 

T-Cell deficiency from no 

thymus. Hypocalcemic tetany from 

primary parathyroid deficiency. 
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T-Cell 

Deficiency 

Wiskott-Aldrich 
Syndrome 

Immune 

deficiency 

Combined 

Deficiency 

Inability to mount initial IgM response to 

the capsular polysaccharides of pyogenic 

bacteria. 

In infancy, recurrent pyogenic infections, 

eczema, thrombocytopenia, excessive 

bleeding. IgG levels remain normal. 

X-Linked 
Agammaglobulinemia 
(Bruton's Disease) 

Immune 

deficiency 

B-Cell 

Deficiency 

X-Linked. Mutation in gene coding 

for tyrosine kinase causes failure of Pre-B 

cells to differentiate into B-Cells. 

Recurrent pyogenic infections after 6 

months (when maternal antibodies wear 

off). Can treat with polyspecific gamma 

globulin preparations. 

Fabry's Disease Lysosomal 

Storage 

Disease 

X-Linked Recessive. alpha-Galactosidase 

A deficiency ------> buildup of ceramide 

trihexoside in body tissues. 

Angiokeratomas (skin lesions) over lower 

trunk, fever, severe burning pain in 

extremities, cardiovascular and 

cerebrovascular involvement. 

Gaucher's Disease Lysosomal 

Storage 

Disease 

Autosomal 

Recessive. Glucocerebrosidase deficiency 

------> accumulation of glucocerebrosides 

(gangliosides, sphingolipids) in 

lysosomes throughout the body. 

• Type-I: Adult form. 80% of cases, 

retain partial activity. 

Hepatosplenomegaly, erosion of 

femoral head, mild anemia. 

Normal lifespan with treatment. 

• Type-II: Infantile form. Severe 

CNS involvement. Death before 

age 1. 

• Type-III: Juvenile form. Onset in 

early childhood, involving both 

CNS and viscera, but less severe 

than Type II. 
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Niemann-Pick 
Lipidosis 

Lysosomal 

Storage 

Disease 

Autosomal 

Recessive. Sphingomyelinase deficiency -

-----> accumulation of sphingomyelin in 

phagocytes. 

Sphingomyelin-containing foamy 

histiocytes in reticuloendo-thelial system 

and spleen. Hepatosplenomegaly, 

anemia, fever, sometimes CNS 

deterioration. Death by age 3. 

Hunter's Syndrome Lysosomal 

Storage 

Disease 

X-Linked Recessive. L-iduronosulfate 

sulfatase deficiency ------> buildup 

of mucopolysaccharides (heparan sulfate 

and dermatan sulfate) 

Similar to but less severe than Hurler 

Syndrome. Hepatosplenomegaly, 

micrognathia, retinal degeneration, joint 

stiffness, mild retardation, cardiac lesions. 

Hurler's Syndrome Lysosomal 

Storage 

Disease 

Autosomal Recessive. alpha-L-

iduronidase deficiency ------> 

accumulation 

of mucopolysaccharides (heparan sulfate, 

dermatan sulfate) in heart, brain, liver, 

other organs. 

Gargoyle-like facies, progressive mental 

deterioration, stubby fingers, death by 

age 10. Similar to Hunter's Syndrome. 

Tay-Sachs Disease Lysosomal 

Storage 

Disease 

Autosomal Recessive. Hexosaminidase 

A deficiency ------> accumulation of 

GM2 ganglioside in neurons. 

CNS degeneration, retardation, cherry 

red-spot of macula, blindness 

(amaurosis). Death before age 4. 

Albinism Nitrogen 

Metabolism 

Defect 

Autosomal 

Recessive. Tyrosinase deficiency ------> 

inability to synthesize melanin from 

tyrosine. Can result from a lack of 

migration of neural crest cells. 

Depigmentation, pink eyes, increased risk 

of skin cancer. 

Alkaptonuria Nitrogen 

Metabolism 

Defect 

Autosomal Recessive. Homogentisic 

Oxidase deficiency (inability to metabolize 

Urine turns dark and black on 

standing, ochronosis (dark pigmentation 

of fibrous and cartilage tissues), 
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Phe and Tyr) ------> buildup and urinary 

excretion of homogentisic acid. 

ochronotic arthritis, cardiac valve 

involvement. Disease is generally benign. 

Homocystinuria Nitrogen 

Metabolism 

Defect 

Autosomal Recessive. Cystathionine 

synthase defect (either deficiency, or lost 

affinity for pyridoxine, Vit. B6) ------> 

buildup of homocystine and deficiency of 

cysteine. 

Mental retardation, ectopia lentis, sparse 

blond hair, genu valgum, failure to thrive, 

thromboembolic episodes, fatty changes 

of liver. 

Treatment: Cysteine supplementation, 

give excess pyridoxine to compensate for 

lost pyridoxine affinity. 

Lesch-Nyhan 
Syndrome 

Nitrogen 

Metabolism 

Defect 

X-Linked Recessive. Hypoxanthine-

Guanine Phosphoribosyltransferase 

(HGPRT) deficiency ------> no salvage 

pathway for purine re-synthesis ------> 

buildup of purine metabolites 

Hyperuricemia (gout), mental retardation, 

self-mutilation (autistic behavior), 

choreoathetosis, spasticity. 

Maple Syrup Urine 
Disease 

Nitrogen 

Metabolism 

Defect 

Autosomal Recessive. Deficiency 

of branched chain keto-acid 

decarboxylase ------> no degradation of 

branched-chain amino acids ------> 

buildup of isoleucine, valine, leucine. 

Severe CNS defects, mental retardation, 

death. Person smells like maple syrup or 

burnt sugar. Treatment: remove the 

amino acids from diet. 

Phenylketonuria 
(PKU) 

Nitrogen 

Metabolism 

Defect 

Autosomal Recessive. Phenylalanine 

hydroxylase deficiency (cannot break 

down Phe nor make Tyr) ------> buildup of 

phenylalanine, phenyl ketones 

(phenylacetate, phenyl lactate, 

phenylpyruvate) in body tissues and CNS. 

Symptoms result from accumulation of 

phenylalanine itself. Mental deterioration, 

hypopigmentation (blond hair and blue 

eyes), mousy body odor (from 

phenylacetic acid in urine and sweat). 

Treatment: remove phenylalanine from 

diet. 
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Glucose-6-
Phosphate 
Dehydrogenase 
(G6PD) Deficiency 

RBC Disease X-Linked Recessive. Glucose-6-

Phosphate Dehydrogenase 

(G6PD) deficiency ------> no hexose 

monophosphate shunt ------> deficiency in 

NADPH ------> inability to 

maintain glutathione in reduced form, in 

RBC's 

Susceptibility to oxidative damage to 

RBC's, leading to hemolytic anemia. Can 

be elicited by drugs (primaquine, 

sulfonamides, aspirin), fava beans 

(favism). More prevalent in blacks. 

Glycolytic enzyme 
deficiencies 

RBC Disease Autosomal Recessive. Defect in 

hexokinase, glucose-phosphate 

isomerase, aldolase, triose-phosphate 

isomerase, phosphate-glycerate kinase, 

or enolase. Any enzyme in glycolysis 

pathway. 

Hemolytic anemia results from any defect 

in the glycolysis pathway, as RBC's 

depend on glycolysis for energy. 

Autosomal 
Recessive Polycystic 
Kidney Disease 
(ARPKD) 

Renal Autosomal Recessive. Numerous, diffuse bilateral cysts formed 

in the collecting ducts. Associated with 

hepatic fibrosis. 

Bartter's Syndrome Renal Juxtaglomerular Cell Hyperplasia, leading 

to primary hyper-reninemia. 

Elevated renin and aldosterone, 

hypokalemic alkalosis. No hypertension. 

Fanconi's Syndrome 
Type I 

(Child-onset 
cystinosis) 

Renal Autosomal Recessive. Deficient resorption 

in proximal tubules. 

(1) Cystine deposition throughout body, 

cystinuria. (2) Defective tubular resorption 

leads to amino-aciduria, polyuria, 

glycosuria, chronic 

acidosis; Hypophosphatemia and Vitamin-

D-resistant Rickets. 

Fanconi's Syndrome 
II 

Renal Autosomal Recessive. Defective 

resorption in proximal tubules. 

Similar to Fanconi Syndrome Type I, but 

without the cystinosis. Adult 
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(Adult-onset) onset osteomalacia, amino-aciduria, 

polyuria, glycosuria. 

Autosomal Dominant 
Polycystic Kidney 
Disease (ADPKD) 

Renal 

Autosomal 

Dominant 

Disorders 

Autosomal Dominant. Numerous, disparate, heterogenous renal 

cysts occurring bilaterally. Onset in adult 

life. Associated with liver cysts. 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



  

 43 

 
 
 
ภาคผนวก 3 

 
EPA 
EPA 1: Manage care of genetic disease patient and family in out-patient genetic clinic 
Level 5.  Requirement 10 cases 
Task Level  

1 2 3 4 5 
1. การดูแลรักษาผู้ป่วย (Patient care) 

ก. มีทักษะในการซักประวัต ิตรวจร่างกายผู้ป่วยและรวบรวมข้อมูล 
ข. เขียน พงศาวลี (Pedigree) ในผู้ป่วยและครอบครัวได้ถูกต้อง 
ค. ให้การวินิจฉัยโรค หรือ การวินิจฉัยแยกโรคได้ 
ง. เลือกการส่งตรวจวินิจฉัยได้ถูกต้อง (Select appropriate Genetic 

testing) 
จ. วางแผนการรักษา และเลือกวิธีการรักษา 
ฉ. ให้ค าปรึกษาแนะน าทางพันธุศาสตร ์(Genetic Counseling) ได้

อย่างเหมาะสม 

     

2. ทักษะปฏิสัมพันธ ์และการส่ือสาร (Interpersonal and communication 
skills) 
ก. ทักษะในการท าความรู้จักกับผู้ป่วย/ครอบครัว 
ข. ทักษะของการส่ือสารระหว่างการให้ค าปรึกษาแนะน าทาง

พันธุกรรม (Genetic Counseling) 
ค. ถ่ายทอดความรู้และทักษะให้แก่แพทย ์นักศึกษาแพทย ์และ

บุคลากรทางการแพทย ์

     

3. ความรู้ ความเชี่ยวชาญ และความสามารถในการน าความรู้ทาง
อายุรศาสตรไ์ปใช้แก้ปัญหา (Medical Genetics knowledge and skills) 
ก. เลือกการส่งตรวจทางพันธุกรรมทีถู่กต้อง (Appropriate Genetic 

testing) ตามเทคโนโลย ี(Genetics and Genomics technology) 
ข. ให้เหตุผลการส่งตรวจได้อย่างถูกต้อง 

     

4. การเรียนรู้จากการปฏิบัต ิ(Practice-based learning) 
ก. กระบวนการคิดเพือ่แก้ปัญหาผู้ป่วยปรับไปตามลักษณะผู้ป่วยที่

เป็นอยู่ 

     

5. ความเป็นมืออาชีพ (Professionalism) 
ก. มีคุณธรรม จริยธรรม และเจตคตอัินดตี่อผู้ป่วย ญาต ิผู้ร่วมงาน 
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ข. มีความสนใจใฝ่รู้ และสามารถพัฒนาไปสู่ความเป็นผู้เรียนรู้
ต่อเน่ืองตลอดชีวิต 
(Continuous Professional Development) 

6. การปฏิบัตงิานให้เข้ากับระบบ (System-based practice) 
ก. มีความรู้เกี่ยวกับระบบสุขภาพและระบบยาของประเทศ 
ข. มีความรู้ความเข้าใจเร่ืองความปลอดภัยของผู้ป่วย 
ค. มีความรู้ความเข้าใจเกี่ยวกับสิทธิของผู้ป่วย 

     

  
 
EPA 2: Manage care of genetic disease of in- patient and family in ward(med / icu/ pediatrics /ob-gyn) 
Level 5 . Requirement 5 cases 
Task Level  

1 2 3 4 5 
1.การดูแลรักษาผู้ป่วยใน (Patient care) 
ช. มีทักษะในการซักประวัต ิตรวจร่างกายผู้ป่วยและรวบรวมข้อมูล 
ซ. เขียน พงศาวลี (Pedigree) ในผู้ป่วยและครอบครัวได้ถูกต้อง 
ฌ. ให้การวินิจฉัยโรค หรือ การวินิจฉัยแยกโรคได้ 
ญ. เลือกการส่งตรวจวินิจฉัยได้ถูกต้อง (Select appropriate Genetic 

testing) 
ฎ. วางแผนการรักษา และเลือกวิธีการรักษา 
ฏ. ให้ค าปรึกษาแนะน าทางพันธุศาสตร ์(Genetic Counseling) ได้

อย่างเหมาะสม 

     

2.ทักษะปฏิสัมพันธ ์และการส่ือสาร (Interpersonal and 
communication skills) 
ง. ทักษะในการท าความรู้จักกับผู้ป่วย/ครอบครัว 
จ. ทักษะของการส่ือสารระหว่างการให้ค าปรึกษาแนะน าทาง

พันธุกรรม (Genetic Counseling) 
ฉ. ถ่ายทอดความรู้และทักษะให้แก่แพทย ์นักศึกษาแพทย ์และ

บุคลากรทางการแพทย ์

     

3.ความรู้ ความเชี่ยวชาญ และความสามารถในการน าความรู้ทาง
อายุรศาสตรไ์ปใช้แก้ปัญหา (Medical Genetics knowledge and skills) 
ค. เลือกการส่งตรวจทางพันธุกรรมทีถู่กต้อง (Appropriate Genetic 

testing) ตามเทคโนโลย ี(Genetics and Genomics technology) 
ง. ให้เหตุผลการส่งตรวจได้อย่างถูกต้อง 

     

4.การเรียนรู้จากการปฏิบัต ิ(Practice-based learning)      
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ข. กระบวนการคิดเพือ่แก้ปัญหาผู้ป่วยปรับไปตามลักษณะผู้ป่วยที่
เป็นอยู่ 

5.ความเป็นมืออาชีพ (Professionalism) 
ค. มีคุณธรรม จริยธรรม และเจตคตอัินดตี่อผู้ป่วย ญาต ิผู้ร่วมงาน 
ง. มีความสนใจใฝ่รู้ และสามารถพัฒนาไปสู่ความเป็นผู้เรียนรู้

ต่อเน่ืองตลอดชีวิต 
(Continuous Professional Development) 

     

6.การปฏิบัตงิานให้เข้ากับระบบ (System-based practice) 
ง. มีความรู้เกี่ยวกับระบบสุขภาพและระบบยาของประเทศ 
จ. มีความรู้ความเข้าใจเร่ืองความปลอดภัยของผู้ป่วย 
ฉ. มีความรู้ความเข้าใจเกี่ยวกับสิทธิของผู้ป่วย 

     

  
 
 
 
 
 
 

 
Genetic   Logbook  

Trainee’s Name:___________________________ 

Patient Information   No……..  

OPD:________________________IPD  Ward…………………………………… 
Name:_______________________________ HN:__________________________ 

DOB:_______________Age:____________Sex:_________________________ 

Date of visit:___________________ 

Medical History     …………………………………………………………………………. 

……………………………………………………………………………………………….. 

……………………………………………………………………………………………….. 

………………………………………………………………………………………………… 
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………………………………………………………………………………………………….             

Pedigree 

   

 

 

 

Physical Examination as required 

 

Diagnosis:_____________________________ Staff:_____________________ 

Testing Options/Results 

Risk Assessment 

Inheritance/Risk Counseling 

Discuss Diagnosis/Natural History 

Psychosocial Support/Counseling 

Documentation and Follow-up 

Management/Evaluation Plan 

Signature____________________(Trainee)             Staff………………………………………………. 
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รายนามคณะอนุกรรมการเพือ่จัดท าหลักสูตรการฝึกอบรม 
เพือ่ประกาศนียบัตรในวิชาชีพเวชกรรมด้านอายุรเวชพันธุศาสตร ์
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