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ความพิการแต่กาํเนิด 

(Congenital anomalies) 
  

กญัญา ศุภปีติพร, วรศกัดิ�  โชติเลอศกัดิ�  
 

ความพิการแต่กาํเนิด (congenital anomalies) หมายถึง ความผดิปกติทางรูปร่างแต่กาํเนิด เป็น
กลุ่มโรคที4มีอุบติัการณ์สูง และมีผลกระทบทั:งต่อร่างกายและจิตใจของผูป่้วยและครอบครัวเป็นอยา่ง
มาก รวมทั:งสังคมและประเทศชาติโดยรวม เนื4องจากความกา้วหนา้ทางเทคโนโลย ีความสะดวก
รวดเร็วในการเขา้ถึงขอ้มูล และการตระหนกัถึงความสาํคญัของการศึกษาโรคกลุ่มนี:  ความรู้ความเขา้ใจ
เกี4ยวกบัสาเหตุ และการดาํเนินโรคดงักล่าวนี: มากขึ:น นาํไปสู่การคน้หาวิธีการดูแลรักษาที4มี
ประสิทธิภาพ และการป้องกนัการเกิดโรค 
I. คาํนิยามและการจําแนกประเภท 

I.I นิยาม  
คาํศพัทท์างพนัธุศาสตร์เกี4ยวกบัสาเหตุของความพิการแต่กาํเนิดที4มกัจะถูกนาํมาใชแ้ทนกนัจน

เป็นที4สับสน แต่ที4จริงแลว้ คาํเหล่านี: สื4อความหมายที4แตกต่างกนั ไดแ้ก่ congenital, genetic, และ 
hereditary 

1. Congenital  หมายถึง เป็นมาแต่กาํเนิด โดยไม่ไดบ่้งชี: ถึงสาเหตุ1 ซึ4 งสาเหตุอาจจะเป็นจาก
พนัธุกรรมหรือสิ4งแวดลอ้ม ตวัอยา่งโรคที4มีความผิดปกติมาแต่กาํเนิดและมีสาเหตุจาก
พนัธุกรรมไดแ้ก่ กลุ่มอาการ Crouzon ผูป่้วยมีรูปร่างศีรษะผดิปกติ สาเหตุเกิดจากการกลาย
พนัธุ์ของยนี FGFR22 ส่วนตวัอยา่งโรคที4มีความผิดปกติมาแต่กาํเนิดและมีสาเหตุจาก
สิ4งแวดลอ้มไดแ้ก่ กลุ่มอาการ fetal alcohol ผูป่้วยจะตวัเลก็ เส้นรอบศีรษะเล็ก มีพฒันาการ
ที4ชา้ และมีความผดิปกติของใบหนา้และอวยัวะอื4นร่วมดว้ย กลุ่มอาการนี: เกิดจากการที4
มารดาดื4มเครื4องดื4มที4มีแอลกอฮอลม์ากเกินไปในขณะตั:งครรภ์3 

2. Genetic หมายถึง เกิดจากความผิดปกติของสารพนัธุกรรม1 โดยผูป่้วยอาจมีอาการตั:งแต่
แรกเกิด (congenital) เช่น กลุ่มอาการ Apert4 หรือเริ4มมีอาการในช่วงอายอืุ4นของชีวติ เช่น 
ผูป่้วยโรค X-linked adrenoleukodystrophy แรกเกิดจะปกติ ต่อมาขณะอายปุระมาณ 4 ถึง 8 
ปี จึงจะเริ4มแสดงอาการ5 โดยมากจะเป็นชนิด cerebral form ผูป่้วยมกัเริ4มดว้ยมีพฤติกรรม
เปลี4ยนแปลง ลกัษณะอาการคลา้ยคลึงกบัสมาธิสั:น (attention deficit hyperactivity 
disorder) หรือพบมีปัญหาการเรียนในดา้นอื4นๆ ความผิดปกติทางระบบประสาทจะเป็น
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รุนแรงมากขึ:นเรื4อยๆ จนกระทั4ง ผูป่้วยไม่สามารถช่วยเหลือตนเองได ้ส่วนใหญ่ภายใน 3 ปี
นบัจากที4เริ4มมีอาการ สาเหตุเกิดจากการกลายพนัธุ์ในยนี ABCD1 ซึ4 งทาํหนา้ที4สร้างโปรตีน
ที4อยูบ่นเยื4อหุ้มเพอร์ออกซิโซม (peroxisomal membrane) เป็นโปรตีนที4อยูใ่นกลุ่มของ 
ATP-binding cassette transporter superfamily การกลายพนัธ์ุที4เกิดขึ:น ทาํให้โปรตีนไม่
สามารถทาํหนา้ที4ไดต้ามปกติ ตวัอยา่งอื4นๆ เช่น ผูป่้วยโรค Huntington มกัเริ4มมีอาการทาง
ระบบประสาทหลงัอาย ุ30 ปี6 หรือผูป่้วยโรค adult polycystic kidney มกัเริ4มมีอาการทาง
ไตหลงัอาย ุ40 ปี7  โรคที4เกิดจากความผิดปกติของสารพนัธุกรรมอาจมีการถ่ายทอดทาง
พนัธุกรรมจากบิดามารดาไปสู่บุตรหรือไม่กไ็ด ้ 

3. Hereditary หมายถึง มีการถ่ายทอดทางพนัธุกรรมจากบิดาหรือมารดาไปสู่บุตร1 ดงันั:นโรค
ที4มีการถ่ายทอดทางพนัธุกรรม (hereditary) จะตอ้งเป็นโรคที4เกิดจากความผิดปกติของสาร
พนัธุกรรม (genetic) แต่โรคที4เกิดจากความผดิปกติของสารพนัธุกรรมอาจจะมีการถ่ายทอด
หรือไม่ก็ได ้ตวัอยา่งโรคที4เกิดจากความผดิปกติของสารพนัธุกรรมแต่ไม่ไดรั้บการถ่ายทอด
มาจากบิดาหรือมารดา และจะไม่ถ่ายทอดไปยงัรุ่นต่อไป ไดแ้ก่ โรคมะเร็งที4พบส่วนใหญ่
ในผูใ้หญ่ ซึ4 งเกิดจากความผดิปกติของสารพนัธุกรรมที4เริ4มเกิดขึ:นในเซลลร่์างกาย (somatic 
cells) เพียงหนึ4งเซลล ์แลว้เซลลน์ั:นเจริญแบ่งตวัมากผดิปกติเกิดเป็นมะเร็งขึ:น เซลล์
สืบพนัธุ ์(germ cells) ของผูป่้วยไม่ไดมี้ความผิดปกติของสารพนัธุกรรมดว้ย การกลายพนัธ์ุ
นี: จึงไม่ถ่ายทอดไปยงัลูกหลาน อยา่งไรกต็าม มีมะเร็งหลายชนิดที4เกิดจากความผิดปกติของ
สารพนัธุกรรมที4พบทั:งในเซลลสื์บพนัธุแ์ละเซลลร่์างกาย และสามารถถ่ายทอดความ
ผิดปกติไปยงัลูกหลานได ้โรคกลุ่มนี: ไดแ้ก่กลุ่มอาการมะเร็งที4มีการถ่ายทอดทางพนัธุกรรม 
(hereditary cancer syndromes or familial cancer syndromes) เช่น hereditary 
retinoblastoma, familial adenomatous polyposis (FAP) และ PTEN hamartoma tumour 
syndromes8   

I.II ชนิด ความพิการแต่กาํเนิดแบ่งเป็น 2 ชนิด คือ ความพิการแต่กาํเนิดชนิดหลกั (major anomalies) 
หมายถึง ความพิการที4มีผลกระทบต่อการทาํหนา้ที4ของอวยัวะนั:น ๆ รวมถึงความสวยงามของผูที้4มี
ความผิดปกติซึ4 งจะมีผลต่อการเขา้สังคม จาํเป็นตอ้งไดรั้บการรักษา เช่น ปากแหวง่ เพดานโหว ่นิ:วขาด 
และการไม่มีรูกน้ ส่วนความพิการที4ไม่ไดมี้ผลกระทบอยา่งสาํคญัต่ออวยัวะในร่างกาย หรือความ
สวยงาม เรียกว่า ความพิการแต่กาํเนิดชนิดรอง (minor anomalies) เช่น รูที4หนา้หู และนิ:วกอ้ยคด   
 



 3

I.III พยาธิกาํเนิด กลไกการเกิดความพิการแต่กาํเนิด สามารถเกิดจากกลไกที4แตกต่างกนั หนึ4 งในสี4แบบ9 
ดงัต่อไปนี:  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

แผนภาพแสดงกลไกต่างๆ ที4นาํไปสู่ความพิการแต่กาํเนิด 
(ดดัแปลงจาก Gelehrter TD, Collins FS, Ginsburg D. Principles of medical genetics. 2nd ed. 
Pennsylvania. Williams & Wilkins. 1998; 280) 
 

1. malformation หมายถึง ความผดิปกติทางรูปร่างของอวยัวะหรือส่วนของอวยัวะ โดยเป็นผล
จากความผิดปกติภายในขบวนการเจริญเติบโตของอวยัวะนั:น ตวัอยา่งความพิการแต่กาํเนิด
ชนิด malformation ไดแ้ก่ ปากแหว่ง เพดานโหว่ นิ:วเกิน (รูปที4 7) และโรคหัวใจพิการแต่
กาํเนิด 

 Normal development 

Malformation 

Disruption 

Deformation 

Dysplasia 
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2. disruption หมายถึง ความผดิปกติทางรูปร่างของอวยัวะหรือส่วนของอวยัวะ โดยเป็นผลมาจาก
ปัจจยัภายนอกมาขดัขวางขบวนการเจริญเติบโตของอวยัวะนั:นซึ4 งเดิมมีศกัยภาพที4จะเจริญเป็น
อวยัวะที4ปกติ ปัจจยัภายนอกอาจเป็นเชื:อโรค สารเคมี ยา การขาดเลือดมาเลี:ยงหรืออุบตัิเหตุ 
ตวัอยา่งความพิการแต่กาํเนิดชนิดนี:  ไดแ้ก่ การขาดหายไปของอวยัวะ เช่น นิ:วมือ ใน amnion 
rupture sequence  

3. deformation หมายถึง ความผิดปกติของรูปร่างหรือโครงสร้างของอวยัวะของร่างกายซึ4 งเดิมเคย
ปกติมาก่อน มีผลมาจากแรงภายนอกทาํให้โครงสร้างที4กาํลงัพฒันาผิดรูปไป แรงกดเบียดนี:อาจ
เป็นแรงจากภายนอกตวัทารกในครรภ ์เช่น ความผิดปกติทางรูปร่างของมดลูก การตั:งครรภ์
แฝด และภาวะนํ: าครํ4านอ้ย ตวัอยา่งความพิการแต่กาํเนิดชนิด deformation ไดแ้ก่ ภาวะเทา้ปุก 
(club foot)  

4. dysplasia หมายถึง ความผิดปกติทางรูปร่างของอวยัวะหรือส่วนของอวยัวะ อนัเป็นผลมาจาก
ความผิดปกติในการจดัระเบียบ (organization) ของเซลลที์4จะเจริญไปเป็นเนื:อเยื4อ ตวัอยา่ง
ความพิการแต่กาํเนิดชนิดนี:  ไดแ้ก่ achondroplasia10  

I.IV กลุ่มของความพิการ ความพิการแต่กาํเนิดมากกวา่หนึ4งอยา่งอาจจะพบไดใ้นผูป่้วย ซึ4 งสามารถแบ่ง
ออกไดเ้ป็นหลายประเภทตามสาเหตุและพยาธิกาํเนิด11 ดงันี:  

1. Sequence  เป็นรูปแบบหนึ4งของความผดิรูปหลายอยา่งอนัมีสาเหตุมาจากความพิการหรือความ
ผดิปกติเพียงอยา่งเดียว แลว้ความผิดปกตินั:นก่อใหเ้กิดความพิการอื4นต่อเนื4องกนัมา ตวัอยา่ง
ของ sequence ไดแ้ก่ Potter sequence ภาวะนํ:าครํ4านอ้ยเป็นเหตุใหท้ารกในครรภมี์เนื:อที4ในการ
เจริญเติบโตนอ้ยและถูกกดเบียด เป็นผลใหท้ารกมีใบหน้าแบน การเจริญเติบโตของมือและเทา้
ผดิปกติ ปอดไม่ขยาย และอาจเสียชีวิตในที4สุด12  Pierre Robin sequence  ความผิดปกติแรกคือ
คางเลก็ เป็นผลใหเ้นื:อที4ในช่องปากน้อย ลิ:นจึงตกไปดา้นหลงัและขดัขวางการปิดของเพดาน
ปาก ก่อใหเ้กิดเพดานโหว่ขึ:นเป็นรูปตวั U  

2. Association เป็นรูปแบบของความพิการแต่กาํเนิดหลายอยา่ง ความผิดปกติของรูปร่างหรือ
โครงสร้างในหลายๆ อวยัวะที4พบว่าเกิดขึ:นร่วมกนับ่อยครั: งเกินกว่าที4จะเป็นไปโดยบงัเอิญตาม
หลกัการทางสถิติ ซึ4 งสาเหตุของความผดิปกติยงัไม่เป็นที4ทราบแน่ชดั ตวัอยา่งเช่น VATER 
association (vertebral defects, imperforate anus, esophageal atresia with tracheoesophageal 
fistula, radial and renal dysplasia)13 MURCS association (Mullerian duct aplasia, renal 
aplasia and cervicothoracic somite dysplasia)14  
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3. Syndrome หมายถึงความพิการแต่กาํเนิดหลายอยา่งที4เกิดร่วมกนั รูปแบบหรือกลุ่มอาการของ
ความผิดปกติมีแบบแผนชดัเจน ผูที้4มีความผิดปกติจะมีลกัษณะคลา้ยคลึงกนั ส่วนใหญ่แลว้จะ
ทราบปัจจยัหรือสาเหตุ (recognizable patterns of anomalies) ตวัอยา่งความพิการแต่กาํเนิดชนิด 
syndrome ไดแ้ก่ กลุ่มอาการดาวน์ (Down syndrome) เป็นความผดิปกติแต่กาํเนิดที4พบมีความ
ผดิปกติหลายๆ อวยัวะร่วมกบัการพฒันาทางสติปัญญาที4ชา้ เกิดจากการเกินมาของสาร
พนัธุกรรมจากโครโมโซมที4 21 กลุ่มอาการ Marfan ผูป่้วยมีความผิดปกติของ fibrillin ซึ4 งเป็น
ส่วนประกอบของ elastic tissue ส่งผลให้ผูป่้วยมีความผิดปกติของกระดูก หลอดเลือดแดง
ใหญ่ และเนื:อเยื4อที4ยดึเลนส์ตา8 กลุ่มอาการ Van der Woude มีปากแหวง่ เพดานโหว่ และตุ่มที4
ริมฝีปาก9 กลุ่มอาการ Kabuki มีความผิดปกติของใบหนา้ อวยัวะภายใน กระดูกและพฒันาการ
ชา้10 พยาธิกาํเนิดของความพิการแต่กาํเนิดหลายอยา่งสรุปไดด้งัในรูป 

 
 
Sequence   สาเหตุ                         
  
Association                สาเหตุ  1   
   สาเหตุ  2   
   สาเหตุ  3 
 
 
Syndrome      

   สาเหตุ  
 
 
 แผนภาพแสดงพยาธิกาํเนิดของความพิการแต่กาํเนิดหลายอยา่ง 

 
II. สาเหตุและอุบัติการณ์ 

 จากการสาํรวจอุบติัการณ์ของความผดิปกติทางรูปร่างแต่กาํเนิดซึ4 งให้ผลที4ใกลเ้คียงกนัในแต่ละ
การศึกษา พบว่า ทารกแรกเกิด 100 คน จะพบทารกที4มีความผดิปกติทางรูปร่างแต่กาํเนิดชนิดหลกั 
(major anomalies) ประมาณ 2 ถึง 3 คน11 ความพิการแต่กาํเนิดชนิดหลกั หมายถึง ความพิการที4มี
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ผลกระทบต่อการทาํหนา้ที4ของอวยัวะนั:น ๆ รวมถึงความสวยงามของผูที้4มีความผดิปกติซึ4 งจะมีผลต่อ
การเขา้สังคม ความพิการเหล่านี:จาํเป็นตอ้งไดรั้บการรักษา เช่น ปากแหวง่ เพดานโหว่ นิ:วขาด และการ
ไม่มีรูกน้ ดงัที4กล่าวไวใ้นตอนตน้ สาํหรับความพิการแต่กาํเนิดชนิดรอง (minor anomalies) เช่น รูที4
หนา้หู และนิ:วกอ้ยคด เป็นความพิการที4ไม่ไดมี้ผลกระทบอยา่งสาํคญัต่ออวยัวะในร่างกาย หรือความ
สวยงาม พบอุบติัการณ์ในทารกแรกเกิดประมาณร้อยละ 10 
 ความพิการทางรูปร่างแต่กาํเนิดเป็นสาเหตุสาํคญัที4ทาํให้ผูป่้วยเด็กเสียชีวิต โดยเป็นสาเหตุของ
การเสียชีวิตของเด็กในช่วงขวบปีแรกประมาณร้อยละ 25 

ความพิการแต่กาํเนิดมีสาเหตุจากปัจจยัทางพนัธุกรรม และ/หรือสิ4งแวดลอ้ม โดยที4ประมาณ
ร้อยละ 40 มีสาเหตุจากปัจจยัทางพนัธุกรรม ดงัแสดงในตารางที4 1 
ตารางที4 1 สาเหตุของความผิดปกติทางรูปร่างแต่กาํเนิด 
 

สาเหตุ ร้อยละ 

พนัธุกรรม 30-40 
  โครโมโซม   6 
  ยนีเดี4ยว   7.5 
  พหุปัจจยั   20-30 
สิ4งแวดลอ้ม 5-10 
  ยาและสารเคมี   2 
  โรคติดเชื:อ   2 
  ความเจ็บป่วยของมารดาขณะตั:งครรภ ์   2 
  สิ4งแวดลอ้มทางกายภาพ   1 
ไม่ทราบสาเหตุ 50 
(ดดัแปลงจาก Turnpenny PD, Ellard S. Emery’s elements of medical genetics. 12th ed. Pensylvania. 
Elsevier. 2005; 253) 

โรคหรือกลุ่มอาการของความพิการเหล่านี: เป็นจาํนวนมาก ใน website ที4ชื4อ Online Mendelian 
Inheritance in Man (OMIM) <http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM> ซึ4 ง
รวบรวมเฉพาะกลุ่มอาการที4เกิดจากยนีเดียว และมีมากกว่า 10,000 รายการ เป็นแหล่งขอ้มูลที4มีการ
เพิ4มเติมและปรับปรุงอยูเ่สมอตามความรู้ใหม่ที4เพิ4มมากขึ:นเรื4อยๆ จากความกา้วหนา้ของวิชาพนัธุ
ศาสตร์  
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ความพิการแต่กาํเนิดที4เกิดจากโรคทางพนัธุกรรมสามารถแบ่งตามสาเหตุไดเ้ป็น 3 กลุ่มหลกั 
ดงันี:  
1. ความผิดปกติของโครโมโซม 

โรคพนัธุกรรมที4เกิดจากความผดิปกติของโครโมโซมเป็นผลมาจากการเพิ4มขึ:นหรือการขาด
หายไปของโครโมโซมทั:งโครโมโซมหรือเพียงบางส่วนของโครโมโซม เนื4องจากโครโมโซมแต่ละ
โครโมโซมประกอบไปดว้ยยนีหลายร้อยถึงหลายพนัยนี ลกัษณะทางคลินิกของผูป่้วยกลุ่มนี: จึงมกัจะ
รุนแรง ผูป่้วยมกัมีการเจริญเติบโตทางร่างกายชา้ พฒันาการชา้ และมีความพิการทางร่างกายที4ชดัเจนใน
หลายอวยัวะ ตวัอยา่งที4สาํคญัของโรคในกลุ่มนี:  ไดแ้ก่ กลุ่มอาการดาวน์ กลุ่มอาการ trisomy 18 กลุ่ม
อาการ trisomy 13 และกลุ่มอาการ Turner เป็นตน้ แสดงตวัอยา่งโครโมโซมที4พบในผูป่้วยกลุ่มอาการ
ดาวน์ที4เกิดจากการเกินมาของโครโมโซมที4 21 หนึ4งขา้ง (trisomy 21) 
2. ความผิดปกติของยีนเดียว  

 โรคที4เกิดจากการกลายพนัธ์ุของยนีใดยนีหนึ4งมีมากกว่าพนัโรค12 แมว่้าโรคกลุ่มนี: ส่วนมากจะมี
อุบติัการณ์ตํ4าแต่ก็มีบางโรคที4พบไดบ่้อยและเป็นปัญหาสุขภาพที4สาํคญั ตวัอยา่งโรคพนัธุกรรมที4เกิด
จากความผิดปกติของยนีเดี4ยวที4พบไดบ่้อยในประเทศไทยไดแ้ก่ โรคโลหิตจาง thalassemia ซึ4 งมีการ
ถ่ายทอดทางพนัธุกรรมในลกัษณะดอ้ยบนออโตโซม และโรคเลือดที4เกิดจากการขาด Glucose-6-
phosphate dehydrogenase ซึ4งถ่ายทอดแบบลกัษณะดอ้ยบนโครโมโซม X และพบประมาณร้อยละ 10 
ของผูช้ายไทย13 ในประเทศทางตะวนัตกพบผูป่้วย familial hypercholesterolemia สูงถึง 1 ใน 500 ของ
ประชากร อุบติัการณ์ของมะเร็งเตา้นมและมะเร็งลาํไส้ใหญ่ที4เป็นในครอบครัว (familial breast cancer 
และ hereditary colon cancer) พบโรคละ 1 ใน 300 ของประชากร14, 15 นอกจากนี:  ตวัอยา่งโรคความ
พิการแต่กาํเนิดที4มีสาเหตุจากความผดิปกติของยนีเดี4ยว ไดแ้ก่ กลุ่มอาการ Pfeiffer ผูป่้วยจะมีรูปร่าง
ศีรษะผดิปกติและมีนิ:วหัวแม่มือและนิ:วหวัแม่เทา้โต กลุ่มอาการนี: เกิดจากการกลายพนัธุใ์นยนี FGFR1 
หรือ FGFR216  
3. ความผิดปกติชนิดพหุปัจจัย (multifactorial) 

 โรคพนัธุกรรมชนิดพหุปัจจยั เกิดจากความผดิปกติของยนีหลายยนีร่วมกบัปัจจยัทาง
สิ4งแวดลอ้ม โรคกลุ่มนี: เป็นโรคพนัธุกรรมกลุ่มใหญ่ที4สุดแต่ก็เป็นกลุ่มที4มนุษยเ์ขา้ใจนอ้ยที4สุดเนื4องจาก
มีปัจจยัหลายอยา่งเขา้มาเกี4ยวขอ้ง ตวัอยา่งของโรคพนัธุกรรมที4เกิดจากความผดิปกติชนิดพหุปัจจยั 
ไดแ้ก่ โรคเบาหวาน โรคความดนัโลหิตสูง โรคหลอดเลือดหวัใจตีบ โรคมะเร็งบางชนิด โรคจิตเภท 
schizophrenia รวมไปถึงโรคที4ก่อใหเ้กิดความพิการแต่กาํเนิด เช่น โรคหวัใจแต่กาํเนิด โรคที4มีความ
ผดิปกติของหลอดประสาท (neural tube) และโรคปากแหว่ง เพดานโหว่ เป็นตน้ 
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ถึงแมว้า่ยงัมีความพิการแต่กาํเนิดจาํนวนหนึ4งที4ไม่ทราบสาเหตุ ความพยายามอยา่งดีที4สุดของ
บุคลากรทางการแพทยใ์นการใหก้ารวินิจฉัยกลุ่มความผิดปกติแต่กาํเนิดไดอ้ยา่งถูกตอ้งมีความจาํเป็น
อยา่งยิ4ง ในยคุข่าวสารขอ้มูลที4มีการพฒันาไปอยา่งรวดเร็ว แพทยส์ามารถนาํความรู้ ประสบการณ์ที4
ไดรั้บจากการดูแลผูป่้วยในกลุ่มโรคเดียวกนั และขอ้มูลต่างๆจากการศึกษาวจิยัของผูเ้ชี4ยวชาญ มาช่วย
ในการดูแลรักษา ป้องกนัภาวะแทรกซ้อนที4อาจจะเกิดขึ:น รวมทั:งการพยากรณ์โรค และทาํนายโอกาส
การเกิดซํ:าได ้ 
III. แนวทางการวนิิจฉัย 

III.I การซักประวติั 
ประวติัที4ครบถว้นและถูกตอ้งเป็นสิ4งที4สาํคญัมากในขั:นตอนการวินิจฉัยผูป่้วยที4มีความพิการ

แต่กาํเนิด ประวติัที4ดีควรครอบคลุมตั:งแต่พงศาวลี อายบิุดาและมารดาขณะให้กาํเนิดบุตร บิดาอายมุาก
ทาํให้บุตรมีอตัราเสี4ยงที4สูงขึ:นต่อการเป็นโรคพนัธุกรรมที4ถ่ายทอดแบบยนีเด่นหลายโรค เช่น 
Achondroplasia17 กลุ่มอาการ Apert18 กลุ่มอาการ Crouzon19 และกลุ่มอาการ Pfeiffer19 ส่วนมารดาอายุ
มากทาํให้บุตรมีอตัราเสี4ยงต่อการเป็นโรคพนัธุกรรมที4เกิดจากความผดิปกติของโครโมโซมสูงขึ:น เช่น 
trisomy 21, trisomy 18 และ trisomy 1320 ประวตัิการแต่งงานในเครือญาติ การที4บิดามารดาเกี4ยวพนักนั
ทางสายเลือดจะทาํให้บุตรมีโอกาสเสี4ยงต่อการเกิดโรคพนัธุกรรมที4ถ่ายทอดแบบยนีดอ้ยสูงขึ:น เช่นโรค
ส่วนใหญ่ในกลุ่มพนัธุกรรมเมแทบอลิก โรคโลหิตจาง thalassemia เป็นตน้ ประวติัแทง้ของมารดา 
ประวติัการเจ็บป่วยของญาติลาํดบัที4 1 (first degree relatives) ซึ4 งหมายถึงญาติที4มียนีร้อยละ 50 เหมือน
ผูป่้วยอนัไดแ้ก่ บิดามารดา พี4นอ้ง และบุตร ประวติัภาวะแทรกซ้อนระหว่างการตั:งครรภ ์เช่น การติด
เชื:อ การไดรั้บสารเคมีหรือยา สารก่อวิรูป (teratogen) และเครื4องดื4มที4มีแอลกอฮอล ์เหล่านี:อาจส่งผลให้
ผูป่้วยมีความพิการแต่กาํเนิดได ้เช่น กลุ่มอาการ fetal hydantoin  และกลุ่มอาการ fetal alcohol ประวตัิ
ช่วงคลอดและระยะแรกหลงัคลอด เช่น ภาวะสมองขาดออกซิเจนในระหว่างการคลอดอาจทาํให้ผูป่้วย
มีพฒันาการชา้และชกั อายทีุ4เริ4มมีความผิดปกติกมี็ความสาํคญั เช่นโรค progeria ผูป่้วยมกัจะปกติดี
จนกระทั4งอาย ุ1 ปีจึงเริ4มแสดงอาการของคนสูงอายุ21 โรค X-linked adrenoleukodystrophy (X-ALD) 
เป็นโรคทางพนัธุกรรมที4มีการถ่ายทอดในลกัษณะดอ้ยบนโครโมโซม X ผูป่้วยที4พบเป็นชนิด cerebral 
ALD ซึ4 งเป็นลกัษณะอาการที4พบบ่อยที4สุดในเด็กที4เป็น X-ALD อายทีุ4เริ4มแสดงอาการอยูใ่นช่วง 4 ถึง 8 
ปี อาการเริ4มแรกมกัจะมาดว้ยลกัษณะอาการคลา้ยคลึงกบัสมาธิสั:น (attention deficit hyperactivity 
disorder) หรือพบมีปัญหาการเรียนในดา้นอื4นๆ ความผดิปกติทางระบบประสาทจะเป็นรุนแรงมากขึ:น
เรื4อยๆ จนกระทั4ง ผูป่้วยไม่สามารถช่วยเหลือตนเองได ้ส่วนใหญ่ภายใน 3 ปีนบัจากที4เริ4มมีอาการ22 

III.II การเขียนพงศาวลี 
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การเขียนพงศาวลีช่วยทาํให้การบรรยายลกัษณะและจาํนวนบุคคลในครอบครัวเป็นไปได้
สะดวกและแปลผลไดง่้าย สัญลกัษณ์เพื4อใชแ้ทนบุคคลและความสัมพนัธ์ของบุคคลต่างๆในครอบครัว
ไดมี้กลุ่มผูเ้ชี4ยวชาญคดิคน้ และใชก้นัทั4วโลก ดงันั:น แพทยจ์าํเป็นตอ้งทราบสัญลกัษณ์สากลเหล่านี:  เพื4อ
ใชใ้นการติดต่อสื4อสารระหว่างกนั ในแต่ละพงศาวลี ควรจะเขียนอยา่งนอ้ย 3 รุ่นขึ:นไป พงศาวลีที4ดี
สามารถช่วยแพทยใ์นการวินิจฉัยโรค การบอกลกัษณะการถ่ายทอดทางพนัธุกรรม และการหาบุคคล
อื4นๆ ในครอบครัวที4มีความเสี4ยงต่อการเกิดโรคหรือการใหก้าํเนิดบุตรที4มีความผดิปกติได ้ 
III.III การตรวจร่างกาย 

การตรวจร่างกายอยา่งละเอียดเป็นส่วนที4จาํเป็นและสาํคญัในการประเมินผูป่้วยที4มีความ
ผดิปกติทางรูปร่างแต่กาํเนิด แมก้ารตรวจวิเคราะห์ทางหอ้งปฏิบติัการทางพนัธุศาสตร์ เช่น การตรวจหา
การกลายพนัธ์ุของยนีต่าง ๆ จะกา้วหนา้ไปอยา่งรวดเร็ว การวินิจฉัยโรคพนัธุกรรมหลายโรค เช่น 
neurofibromatosis 123 tuberous sclerosis24 และกลุ่มอาการ Marfan25 ยงัคงตอ้งอาศยัลกัษณะทางคลินิก
เป็นหลกั ลกัษณะทางคลินิกที4สาํคญัที4จะนาํไปสู่การวินิจฉยัที4แน่ชดัอาจไดจ้ากการสังเกตุหาความ
ผดิปกติของอวยัวะต่าง ๆ ตั:งแต่เส้นผมจนถึงลายฝ่าเทา้ เช่น ผูป่้วยทารกเพศชายที4มีภาวะกลา้มเนื:อตึงตวั
นอ้ย (hypotonia) มีปัญหาในการดูดกลืน มีองคชาตขนาดเลก็ (micropenis) หรือ อณัฑะคา้ง 
(cryptorchidism) เส้นผมและผวิหนงัมีสีจาง (hypopigmentation) นิ:วมือและนิ:วเทา้มีขนาดเลก็ ทาํให้นึก
ถึงโรคกลุ่มอาการ Prader-Wili ผูป่้วยทารกเพศชายที4มีพฒันาการชา้และมีเส้นผมจาํนวนนอ้ย และเส้น
เลก็หลุดง่าย เป็นลกัษณะที4สําคญัทาํใหนึ้กถึงโรคกลุ่มอาการ Menkes ส่วนผูป่้วยทารกพฒันาการชา้ที4มี
ลายฝ่าเทา้ลึก ตอ้งวนิิจฉัยแยกโรค mosaic trisomy 8 เป็นตน้ อยา่งไรก็ตามการแปลผลลกัษณะทาง
คลินิกเหล่านี:ตอ้งระลึกอยูเ่สมอว่าโรคหนึ4ง ๆ อาจมีการแสดงออกที4แตกต่างกนัได ้(variable 
expression) ลกัษณะที4แสดงออกในผูป่้วยแต่ละกลุ่มอายอุาจแตกต่างกนั และเชื:อชาติที4แตกต่างกนัยอ่ม
ส่งผลให้ลกัษณะทางคลินิกแตกต่างกนั นอกจากนี:  ลกัษณะทางคลินิกของผูป่้วยควรตอ้งเปรียบเทียบกบั
ลกัษณะของบิดามารดา พี4นอ้ง และญาติคนอื4นๆตามความเหมาะสม เนื4องจากความผดิปกติอยา่งใด
อยา่งหนึ4งมกัไม่จาํเพาะกบัโรคใดโรคหนึ4ง รูปแบบโดยรวมของความผดิปกติทั:งหมดต่างหากที4มี
ความสาํคญัต่อการให้การวินิจฉัยที4แน่ชดั 

การถ่ายรูปผูป่้วยเด็กที4มีความพิการทางรูปร่างเป็นระยะๆ มีความสาํคญัในการให้การวินิจฉยั 
เปรียบเทียบ ประเมินและติดตามอาการ บางครั: งลกัษณะความผิดปกติยงัไม่ชดัเจนในผูป่้วยเดก็ที4มีอายุ
ยงันอ้ย เมื4อเวลาผา่นไป รูปร่างหนา้ตามีการเปลี4ยนแปลงและลกัษณะบางอยา่งปรากฏชดัขึ:น ทาํให้
แพทยส์ามารถให้การวินิจฉัยและให้การดูแลรักษาที4ถูกตอ้งเหมาะสมต่อไป นอกจากนี: แพทยผ์ูดู้แล
สามารถนาํภาพถ่ายไปสอบถามผูรู้้ หรือผูเ้ชี4ยวชาญ และแลกเปลี4ยนความรู้และประสบการณ์ แพทยจึ์ง
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ควรให้คาํอธิบายแก่ผูป่้วยหรือผูป้กครองถึงความจาํเป็นและความสาํคญัของการถ่ายรูปเป็นระยะๆ และ
ผูป่้วยหรือผูป้กครองยินยอมให้ความร่วมมือก่อนที4จะทาํการถ่ายรูป 

ในกรณีที4ความผิดรูปหรือความผดิปกติทางรูปร่างของผูป่้วยไม่เขา้กบักลุ่มอาการที4รู้จกัหรือ
คุน้เคยมาก่อน แพทยส์ามารถคน้หาจากแหล่งขอ้มูลใน websites ซึ4 งเกบ็รวบรวมกลุ่มอาการต่างๆที4ไดมี้
การรายงานจากทั4วโลก websites มีเป็นจาํนวนมากที4ให้ขอ้มูลของโรคพนัธุกรรมและโรคความพิการแต่
กาํเนิด โดย website ที4ทนัสมยั มีขอ้มูลเป็นจาํนวนมากและมีการปรับปรุงเพิ4มเติมขอ้มูลใหม่ทุกวนั ไม่
เสียค่าใชจ่้ายและใชง่้าย โดยผูใ้ชพิ้มพล์กัษณะที4สาํคญัของผูป่้วยลงไป โปรแกรมจะหากลุ่มอาการที4มี
ลกัษณะความผิดปกติที4ใกลเ้คียงกบัขอ้มูลที4ใส่เขา้ไปมากที4สุด website ดงักล่าวคือ OMIM (Online 
Mendelian Inheritance in Man) < http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=OMIM> อยา่งไร
กต็าม ผูใ้ชจ้าํเป็นตอ้งบรรยายลกัษณะและใชค้าํศพัท์ทางการแพทยใ์ห้ถูกตอ้ง เพื4อที4จะไดก้ลุ่มอาการ
หรือความผดิปกติที4ใกลเ้คียงที4สุด 
III.IV การตรวจทางหอ้งปฏิบติัการ 

การตรวจทางหอ้งปฏิบติัการไดถู้กนาํมาใชม้ากขึ:นเรื4อยๆ ในการช่วยยนืยนัการวินิจฉัยกลุ่ม
ความผิดปกติทางรูปร่างที4มีสาเหตุจากปัจจยัทางพนัธุกรรม อยา่งไรก็ตาม ควรเลือกตรวจเฉพาะที4จาํเป็น
เพื4อช่วยในการวินิจฉัยแยกโรคหรือช่วยในการดูแลรักษา เพื4อให้เกิดประโยชน์สูงสุดต่อผูป่้วย 

1. การตรวจทางห้องปฏิบตัิการทั4วไป  
การตรวจทางหอ้งปฏิบติัการทั4วไปอาจช่วยในการวินิจฉัยโรคพนัธุกรรมได ้เช่น  

- การตรวจเมด็เลือด (CBC) ผูป่้วยที4มีความผิดปกติของแขนและนิ:วหวัแม่มือ มี
พฒันาการทางสมองชา้ ตวัเลก็ กลุ่มอาการ Fanconi anemia ควรอยูใ่นการวินิจฉัยแยก
โรค การตรวจเมด็เลือดพบลกัษณะ macrocytic anemia จะช่วยในการวินิจฉัย 

- การตรวจปัสสาวะ ในผูป่้วยชายที4มีพฒันาการชา้และตอ้กระจก การตรวจพบนํ:าตาล
และเกลือแร่ต่างๆในปัสสาวะจะช่วยในการวินิจฉัยโรคกลุ่มอาการ Lowe  

- การตรวจทางรังสี ในผูป่้วยที4เตี:ย สูงหรือมีสัดส่วนผดิปกติ การตรวจทางรังสีมี
ประโยชน์มาก และอาจให้การวินิจฉยัที4แน่ชดัได ้เช่น ผูป่้วยที4เตี:ย มีช่วงตน้แขนสั:น 
(rhizomelia) ควรส่งตรวจทางรังสีของกระดูกสันหลงับริเวณเอว (lumbar spine) ใน
กรณีที4พบวา่ระยะห่างระหวา่ง peduncle ของกระดูกสันหลงั (interpeduncular 
distance) แคบลงเรื4อยๆ (caudal narrowing) จะช่วยสนบัสนุนการวินิจฉัยโรค 
achondroplasia10  
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2. การตรวจทางหอ้งปฏิบตัิการพิเศษทางพนัธุศาสตร์  
การตรวจทางหอ้งปฏิบติัการพิเศษทางพนัธุศาสตร์แบ่งไดเ้ป็น 3 กลุ่ม 

 2.1 การตรวจโครโมโซม (chromosomal analysis) การตรวจโครโมโซมตอ้งตรวจจากเซลลที์4
ยงัมีชีวิตและแบ่งตวัได ้เนื:อเยื4อที4นิยมนาํมาตรวจโครโมโซมไดแ้ก่ เม็ดเลือดขาว เป็นตน้ การตรวจ
โครโมโซมจะตอ้งเลี:ยงเซลล ์กระตุน้ใหเ้ซลลเ์กิดการแบ่งตวั แลว้จึงหยดุการแบ่งตวัในช่วงหนึ4งของ 
mitosis คือ ระยะ metaphase ดงันั:นการตรวจโครโมโซมจึงตอ้งใชเ้วลาหลายวนัถึงหลายสัปดาห์ การ
วิเคราะห์โครโมโซมทาํไดโ้ดยการยอ้มและดูภายใตก้ลอ้งจุลทรรศน์กาํลงัขยายประมาณ 1000 เท่า วธีิ
มาตรฐานในการยอ้มโครโมโซมจะเห็นขีด (band) บนโครโมโซมประมาณ 550 ขีดต่อโครโมโซม 1 ชุด 
การตรวจโครโมโซมแบบดั:งเดิมนี:สามารถตรวจพบความผิดปกติที4เกิดจากการเพิ4มขึ:นหรือการขาด
หายไปของโครโมโซม การสับเปลี4ยนโครโมโซม (translocation) ซึ4งทาํให้ลกัษณะของขดีบน
โครโมโซมเปลี4ยนแปลงไป  
 FISH (Fluorescence in situ hybridization) เป็นนวตักรรมที4ต่อเนื4องของวิธีทาง cytogenetics 
เป็นการนาํ probe มาจบั (hybridize) กบัโครโมโซมเฉพาะจุดที4เราสนใจ วิธีการนี:นาํมาใชก้นัมากในการ
วินิจฉัยกลุ่มอาการที4เกิดจากการขาดหายไปของบางส่วนของโครโมโซมที4ไม่สามารถตรวจพบไดโ้ดย
วิธีการตรวจโครโมโซมแบบดั:งเดิม เช่น การยนืยนัการวินิจฉยัผูป่้วยที4มีอาการทางคลินิกเขา้ไดก้บักลุ่ม
อาการ Williams, กลุ่มอาการ del22q11 เป็นตน้ 
 2.2 การตรวจทางชีวเคมี การตรวจทางชีวเคมีมกัเป็นการตรวจหาระดบัเอนไซม ์(enzymatic 
activity) หรือการตรวจหาระดบัสารตั:งตน้ (substrate) หรือผลิตภณัฑ ์(product) เช่น ผูป่้วยที4มี
พฒันาการชา้ การเจริญของอวยัวะเพศไม่สมบูรณ์ และมีนิ:วเทา้ที4 2 และ 3 ติดกนั การตรวจพบระดบั 
cholesterol ที4ต ํ4าลง ช่วยในการวินิจฉยัโรคกลุ่มอาการ Smith-Lemli-Opitz ส่วนในผูป่้วยที4พฒันาการชา้ 
มีช่วงตน้แขนสั:น ภาพถ่ายทางรังสีของกระดูกพบ epiphysis เป็นจุดๆ การตรวจพบระดบั plasmalogen 
ที4ผดิปกติ บ่งชี: ถึงโรค rhizomelic chondrodysplasia punctata ผูป่้วยชายที4มีผิวหนงัสีคลํ:ามากขึ:นเรื4อยๆ 
(hyperpigmentation) โดยเฉพาะบริเวณริมฝีปาก เหงือก ลิ:น และตามขอ้นิ:วมือ ซึ4 งผลการตรวจทาง
หอ้งปฏิบติัการ เขา้ไดก้บั ภาวะที4เกิดจากการทาํงานของต่อมหมวกไตบกพร่อง (primary adrenocortical 
insufficiency หรือ Addison disease) ในผูป่้วยเด็กชายที4พบว่าเป็น Addison disease ที4ยงัไม่ทราบสาเหตุ 
โรคหรือภาวะที4จะตอ้งนึกถึงและตอ้งมีการส่งตรวจเพิ4มเติมเพื4อแยกภาวะดงักล่าวนี: ออกไปให้ได ้คือ X-
linked adrenoleukodystrophy (X-ALD) ซึ4 งพบว่า ประมาณร้อยละ 30 ของเด็กชายที4มีลกัษณะเขา้ไดก้บั 
Addison disease เกิดจากโรคทางพนัธุกรรม X-ALD22 การตรวจวดัระดบัของ very long chain fatty acid 
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(VLCFA) ในพลาสมา ซึ4 งก็คือ ระดบัของสาร C26:0 และอตัราส่วนของ C24:0 ต่อ C22:0, C26:0 ต่อ 
C22:0 ถา้มีระดบัสูงผิดปกติ ช่วยในการวินิจฉัยโรค X-ALD เป็นตน้ 
 2.3 การตรวจทางอณูชีววทิยา การตรวจทางอณูชีววทิยาช่วยในการยนืยนัการวินิจฉัยโรค
พนัธุกรรมบางโรคและสามารถใชเ้ป็นวิธีการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอดได ้เช่นผูป่้วยที4มีพฒันาการชา้ ใบ
หูใหญ่ คางยื4น และลูกอณัฑะโต แพทยค์วรนึกถึงโรคกลุ่มอาการ fragile X  ซึ4งยนืยนัการวินิจฉยัไดโ้ดย
วิธีการตรวจทางอณูชีววิทยา26 ผูป่้วยที4เตี:ย ขาโก่งโดยเริ4มมีความผิดปกติขณะอายปุระมาณ 1 ถึง 2 ปี 
แพทยค์วรนึกถึงโรค Pseudoachondroplasia  ซึ4 งยนืยนัการวินิจฉยัไดโ้ดยวิธีการตรวจทางอณูชีววิทยา
เพื4อหาการกลายพนัธ์ุในยนี Cartilage Oligomeric Metrix Protein (COMP)27 ผูป่้วยเด็กทารกที4พบมีการ
บวมของขา หรือ แขน เป็นขา้งเดียวหรือ 2 ขา้งก็ได ้ลกัษณะอาการคลา้ยกบัการติดเชื:อ แต่ภาพทางรังสี
เขา้ไดก้บั cortical hyperostosis อาการดงักล่าวมกัจะหายไปไดเ้อง เด็กอาจจะมีแขนหรือขาผดิรูปได ้
มกัจะพบสมาชิกอื4นๆ ในครอบครัวมีประวตัิการเจ็บป่วยในลกัษณะเดียวกนั แพทยค์วรนึกถึงกลุ่ม
อาการ infantile cortical hyperostosis หรือ Caffey ซึ4 งสามารถยนืยนัการวินิจฉัยโดยวิธีการตรวจทางอณู
ชีววิทยาเพื4อหาการกลายพนัธ์ุในยนี COL1A128, 29 อยา่งไรก็ตาม ภาวะ infantile cortical hyperostosis 
อาจจะเกิดจากการไดรั้บยา prostaglandin E เป็นระยะเวลานานในการรักษาโรคหัวใจพิการแต่กาํเนิด
บางอยา่ง โดยที4ผูป่้วยไม่มีการกลายพนัธ์ุของยนี COL1A1 ดงันั:น ประวตัิการไดรั้บยามีความสาํคญั และ
ช่วยในการวินิจฉัยแยกโรคในผูป่้วยกลุ่มนี: 30 
III.V แหล่งขอ้มูลที4ช่วยในการวินิจฉยัและดูแลรักษาผูป่้วย  

หนงัสือและตาํราทางดา้นความพิการแต่กาํเนิดมีเป็นจาํนวนมาก เล่มที4รวบรวมไดดี้และใชง่้าย
เนื4องจากมีดชันีที4ดี ไดแ้ก่ Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformation31 นอกจากนี: ยงัมี 
websites เป็นจาํนวนมากที4ใหข้อ้มูลของโรคพนัธุกรรมและโรคความพิการแต่กาํเนิด โดย website ที4
ทนัสมยั มีการปรับปรุงเพิ4มเติมขอ้มูลใหม่ทุกวนั มีขอ้มลูเป็นจาํนวนมาก ไม่เสียคา่ใชจ่้ายและใชง่้าย 
โดยผูใ้ชพิ้มพล์กัษณะที4สาํคญัของผูป่้วยลงไปแลว้โปรแกรมจะหากลุ่มอาการที4มีลกัษณะความผดิปกติ
ที4ใกลเ้คียงกบัขอ้มูลที4ใส่เขา้ไป website ดงักล่าวคือ OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) 
<http://www3.ncbi.nlm.nih.gov/omim/> อยา่งไรกต็ามแพทยจ์าํเป็นตอ้งบรรยายลกัษณะและใชค้าํศพัท์
ทางการแพทยใ์ห้ถูกตอ้ง เพื4อที4จะไดก้ลุ่มอาการหรือความผิดปกติที4ใกลเ้คยีงที4สุด 
IV. ประโยชน์ของการให้การวนิิจฉัยที4แน่ชดั 
 การให้การวินิจฉัยที4แน่ชดัเป็นหวัใจหลกัซึ4 งแพทยจ์าํเป็นอยา่งยิ4งที4จะตอ้งพยายามใหถึ้งที4สุดที4
จะให้ไดม้าซึ4 งการวินิจฉัยที4แน่ชดั เพื4อประโยชน์ต่อผูป่้วยและครอบครัว  

ประโยชน์ของการให้การวนิิจฉยัที4แน่ชดัมีดงันี:  
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1. ประโยชน์ต่อตวัผูป่้วย  
-  เพื4อหาความผดิปกติอื4นซึ4 งพบในกลุ่มอาการนั:นๆ ก่อนที4ความผิดปกติเหล่านั:นจะก่อใหเ้กิด
อาการ เช่น ในผูป่้วยกลุ่มอาการดาวน์ ซึ4 งอาจจะมีการสร้างธยัรอยดไ์ดล้ดลงเมื4ออายใุดก็ได ้
ดงันั:น ควรตรวจหนา้ที4ของต่อมธยัรอยด์ขณะผูป่้วยอาย ุ0, ½, 1 ปีและทุกปี การวนิิจฉัยภาวะ
ต่อมธยัรอยดท์าํงานนอ้ยไดต้ั:งแต่ระยะแรกๆ และให้การรักษาไดท้นัท่วงที จะทาํใหพ้ฒันาการ
ของผูป่้วยเป็นไปไดเ้ตม็ศกัยภาพ นอกจากนี:ผูป่้วยกลุ่มอาการดาวน์ยงัควรไดรั้บการตรวจอีก
หลายประเภท ไดแ้ก่ การตรวจตา ตรวจหูเป็นระยะๆ32 ในผูป่้วยกลุ่มอาการ Turner เป็นความ
ผดิปกติที4มีลกัษณะที4ทาํใหนึ้กถึงคือ ตวัเตี:ย (short stature) คอปีก (webbed neck) ไรผมที4อยู่
ดา้นหลงัเกาะต ํ4า (low posterior hairline) ภาวะบวมนํ:าเหลืองตามแขนขา (lymphedema) และ
แขนฉิ4ง (cubitus valgus) เป็นตน้ นอกจากนี:  ยงัมีความผดิปกติอีกหลายระบบรวมทั:งที4หวัใจ
และไตซึ4 งสามารถพบได ้การให้การดูแลรักษาเด็กกลุ่มนี:จาํเป็นตอ้งอาศยัแพทยผ์ูเ้ชี4ยวชาญ
หลายฝ่าย แนวทางการเฝ้าระวงั การติดตาม และการประเมินสุขภาพเป็นระยะๆ เช่น การ
ประเมินระบบหวัใจและหลอดเลือดในเด็กกลุ่มอาการ Turner มีความจาํเป็นในผูป่้วยทุกราย 
เนื4องจากพบความผดิปกติของระบบหวัใจและหลอดเลือดไดป้ระมาณร้อยละ 20-40 ความ
ผดิปกติส่วนใหญ่พบที4หวัใจหอ้งซา้ย โดยความผิดปกติชนิด bicuspid aortic valve พบไดม้าก
ที4สุด ตามดว้ย coarctation of the aorta ภาวะการขยายขนาดของส่วนโคนของท่อเลือดแดงเอ
ออร์ตา (aortic root dilatation) พบไดร้้อยละ 3-8 ซึ4 งอาจจะนาํไปสู่ภาวะหลอดเลือดโป่งพองที4
เกิดจากการเซาะของเลือด (dissecting aneurysm) และเสียชีวิตได ้เป็นตน้ 
-  เพื4อทาํให้ผูป่้วยมีคุณภาพชีวิตที4ดีขึ:นหรือมีอายยุนืยาวขึ:น เช่น ผูป่้วยกลุ่มอาการ Marfan  อาจ
เสียชีวิตในช่วงอาย ุ40 ปีจากการแตกของหลอดเลือดแดงใหญ่ การให ้beta blocker ในผูป่้วยที4
มีการขยายของหลอดเลือดแดงใหญ่ เพื4อลดแรงกระแทกต่อผนงัหลอดเลือดใหญ่ตั:งแต่อายนุ้อย
จะทาํให้อายเุฉลี4ยของผูป่้วยกลุ่มนี: ยนืยาวขึ:น33 โรค X-ALD เป็นโรคทางพนัธุกรรมโรคหนึ4งที4
การให้การรักษาตั:งแต่ระยะเริ4มแสดงอาการ สามารถลดความพิการและทุพพลภาพที4เกิดจาก
โรคและทาํให้ผูป่้วยมีคุณภาพชีวิตที4ดีขึ:น การใชก้ารทดสอบทางพนัธุกรรม สามารถใหก้าร
วินิจฉัยโรคนี: ไดอ้ยา่งถูกตอ้งและรวดเร็ว การให ้adrenal hormone ในผูป่้วย X-ALD ที4พบมี
การทาํงานของต่อมหมวกไตบกพร่อง ช่วยป้องกนัภาวะ adrenal crisis ซึ4 งเมื4อเกิดขึ:นแลว้
อาจจะทาํให้เสียชีวิตได ้นอกจากนี:  ยงัทาํให้ผูป่้วยรู้สึกแขง็แรงมากขึ:น ไม่อ่อนเพลียง่าย ใน
กรณีที4ผูป่้วยเริ4มพบมีการเปลี4ยนแปลงของสมองจากการทาํ Brain MRI โดยที4ผูป่้วยยงัไม่มี
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อาการทางระบบประสาท การปลูกถ่ายไขกระดูกสามารถที4จะป้องกนัหรือยบัยั:งความรุนแรง
ของโรคได้22 
-  เพื4อการใหพ้ยากรณ์โรคที4ถูกตอ้ง ผูป่้วยที4แพทยไ์ม่สามารถให้การวนิิจฉัยได ้แพทยจ์ะไม่
สามารถให้พยากรณ์โรคที4ถูกตอ้งได ้เช่น ผูป่้วยที4มีรูปร่างศีรษะผิดปกติ ถา้ผูป่้วยเป็นกลุ่ม
อาการ Crouzon  ผูป่้วยมกัมีระดบัสติปัญญาปกติ แต่ถา้ผูป่้วยเป็นกลุ่มอาการ Apert  ผูป่้วยมกัมี
ภาวะปัญญาอ่อนร่วมดว้ย 
2. ประโยชน์ต่อครอบครัว 
-  เพื4อการคน้หาและรักษาญาติที4เป็นโรคเดียวกบัผูป่้วยก่อนที4จะแสดงอาการ 
(presymptomatic) เช่น โรค X-linked adrenoleukodystrophy ในกรณีที4ตรวจพบผูป่้วยคนหนึ4ง
ในครอบครัว ควรตรวจบุคคลอื4นที4มีโอกาสเสี4ยงต่อการเป็นโรคดว้ย ถา้มีบุคคลอื4นที4ตรวจ
พบวา่เป็นโรคจากการตรวจทางหอ้งปฎิบติัการ แต่ยงัไม่แสดงอาการ การให้ยาบางชนิดหรือ
การเปลี4ยนถ่ายไขกระดูกอาจทาํใหผู้น้ั:นไม่แสดงอาการผดิปกติ ดงันั:นการที4แพทยส์ามารถให้
การวินิจฉัยไดอ้ยา่งถูกตอ้งและรวดเร็วจึงมีความสาํคญัต่อผูป่้วยและครอบครัวอยา่งยิ4ง หลงัจาก
ที4มีการนาํการทดสอบทางพนัธุกรรมมาใช ้การวินิจฉัยโรค X-ALD สามารถทาํไดอ้ยา่งถูกตอ้ง
และรวดเร็ว ทาํให้การดูแลรักษามีประสิทธิภาพมากยิ4งขึ:น นอกจากนี:  การให้คาํปรึกษาทาง
พนัธุกรรม ไม่ว่าจะเป็นการคน้หาพาหะ หรือสมาชิกอื4นๆในครอบครัวที4มีความเสี4ยงต่อการ
เกิดโรค รวมทั:งการให้การวินิจฉยัก่อนคลอด สามารถช่วยลดโอกาสการเกิดโรค และเฝ้าระวงั
ภาวะแทรกซอ้นที4อาจจะเกิดขึ:นได ้แสดงพงศาวลีของครอบครัวที4มีสมาชิกเป็นโรค X-ALD 
หลงัจากที4สามารถให้การวนิิจฉัยไดอ้ยา่งแน่นอนโดยการตรวจการกลายพนัธ์ุในผูป่้วย 
(proband) นอกจากนี:  การทดสอบทางพนัธุกรรมสามารถนาํมาใชใ้นการคน้หาพาหะไดอ้ยา่ง
แน่นอน ซึ4 งเป็นมารดาของผูป่้วย และสมาชิกอื4นๆในครอบครัวที4มีความเสี4ยงต่อการเกิดโรค 
ซึ4งก็คือ นอ้งชายของผูป่้วย ซึ4 งพบการกลายพนัธ์ุแต่ยงัไม่แสดงอาการ ช่วยให้การให้คาํปรึกษา
ทางพนัธุกรรมเป็นไปอยา่งถูกตอ้ง  
-  เพื4อลดโอกาสการเกิดซํ:าในครอบครัว เช่น กรณีที4มีบุตรมีความผิดปกติของหลอดประสาท 
การให้มารดารับประทานกรดโฟลิก 4 มิลลิกรัมต่อวนัในช่วง 1 เดือนก่อนตั:งครรภไ์ปจนหลงั
ตั:งครรภไ์ด ้3 เดือนสามารถลดการเกิดความผดิปกติของหลอดประสาทของทารกในครรภไ์ด้34 
-  เพื4อการวนิิจฉยัก่อนคลอด การไดก้ารวินิจฉัยที4แน่ชดัในโรคจาํนวนมากเปิดโอกาสใหบิ้ดา
มารดามีทางเลือกที4จะไดรั้บการวินิจฉยัก่อนคลอด เช่น ผูป่้วยที4มีศีรษะผิดรูปร่างและมีนิ:ว
ติดกนั และไดรั้บการวนิิจฉัยวา่เป็นกลุ่มอาการ Apert  การตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์จะพบการ
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กลายพนัธ์ุของยนี FGFR2 ซึ4 งแพทยส์ามารถใชวิ้ธีการนี: ในการวินิจฉัยก่อนคลอดไดต้ั:งแต่อายุ
ครรภ ์11 สัปดาห์ จากการทาํ chorionic villus sampling  โรค Pompe หรือเรียกอีกชื4อไดว้่า 
glycogen storage disease type II (GSDII) หรือ acid maltase deficiency เป็นโรคพนัธุกรรมที4
ถ่ายทอดในลกัษณะดอ้ย (autosomal recessive) เกิดจากการขาดเอนไซมห์รือมีเอนไซมไ์ม่

เพียงพอต่อการทาํงานของเซลลใ์นร่างกาย เอนไซมด์งักล่าวคือ acid-α-glucosidase (GAA) ซึ4ง
อยูที่4ไลโซโซม (lysosome) ทาํให้มีการสะสมของสารไกลโคเจนซึ4งไม่ถูกยอ่ยสลายโดย
เอนไซมด์งักล่าวในไลโซโซมของเนื:อเยื4อต่างๆ โดยเฉพาะอยา่งยิ4ง กลา้มเนื:อทั:ง 3 ชนิด 
(skeletal, cardiac, smooth muscle) ส่งผลให้อวยัวะต่างๆดงักล่าวทาํงานผิดปกติ ผูป่้วยที4เป็น
โรค Pompe ที4มีอาการรุนแรง มกัจะมีหวัใจโตก่อนอาย ุ6 เดือนและโตมากขึ:นเรื4อยๆ ไกลโค
เจนที4สะสมอยูใ่นกลา้มเนื:อหัวใจทาํให้ผนงัหัวใจหอ้งล่างทั:งสองขา้งรวมทั:งผนงักั:นห้องหนา 
เกิดภาวะ hypertrophic cardiomyopathy ผูป่้วยมกัจะเสียชีวิตในขวบปีแรกจากภาวะหัวใจและ
ทางเดินหายใจลม้เหลว การตรวจการกลายพนัธุ์ช่วยยนืยนัการวินิจฉัยโรค ตรวจหาพาหะ
หลงัจากที4พบการกลายพนัธ์ุในสมาชิกครอบครัวที4เป็น Pompe แลว้ และการนาํมาใชว้ินิจฉัย
ทารกก่อนคลอด (prenatal diagnosis) โดยการตรวจหาการกลายพนัธ์ุที4พบแลว้ในครอบครัว
นั:นๆ ในเซลลจ์าก chorionic villi หรือ เซลลจ์ากนํ:าครํ4า 
-  เพื4อให้ขอ้มูลที4ถูกตอ้งประกอบการตดัสินใจของครอบครัว เช่น การให้ขอ้มูลเกี4ยวกบัโอกาส
การเกิดซํ:า (recurrence risk) เช่น ผูป่้วย achondroplasia ที4มีบิดาหรือมารดาเป็นโรคดว้ย โอกาส
ที4คู่สมรสนี: จะมีบุตรที4เป็น achondroplasia อีกจะสูงถึงร้อยละ 50 ในขณะที4ผูป่้วย 
achondroplasia ที4บิดามารดาปกติ โอกาสจะตํ4าลงมาก เหลือไม่ถึงร้อยละ 135 คู่สมรสที4มีบุตร
เป็น hydrocephalus มีโอกาสมีบุตรคนต่อไปเป็นซํ:าต ํ4า แต่ถา้ hydrocephalus นั:นเป็นส่วนของ
กลุ่มอาการ hydrolethalus ซึ4 งถ่ายทอดแบบลกัษณะดอ้ยบนออโตโซม โอกาสเกิดซํ: าจะสูงถึง
ร้อยละ 2536  
-  เพื4อประโยชน์ทางจิตใจและความรู้สึกของผูป่้วยและครอบครัว ในผูป่้วยและครอบครัวบาง
รายที4เป็นโรคความพิการแต่กาํเนิด การที4แพทยส์ามารถใหก้ารวนิิจฉยัที4แน่ชดัไดแ้ละให้ขอ้มูล
ต่างๆเกี4ยวกบัโรคได ้แมจ้ะเป็นโรคที4ไม่มีทางรักษาใหห้ายขาด ผูป่้วยและครอบครัวบางรายจะ
รู้สึกดีขึ:นมาก เนื4องจากทราบว่าตนเองกาํลงัต่อสู้อยูก่บัอะไร และสามารถวางแผนชีวิตที4
เหมาะสมกบัครอบครัวนั:นๆ ได ้ 
3. ประโยชน์ต่อสังคมและประเทศชาติ 
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ในกรณีที4แพทยส์ามารถใหก้ารวินิจฉัยที4แน่ชดัและสามารถป้องกนัหรือลดความพิการแต่
กาํเนิดได ้เช่น การให้กรดโฟลิกเพื4อลดโอกาสการเกิดความผดิปกติของหลอดประสาท (neural 
tube) จะสามารถช่วยรัฐประหยดัค่าใชจ่้ายในการดูแลรักษาผูป่้วยกลุ่มนี: ไปไดเ้ป็นจาํนวนมาก 
4. ประโยชน์ต่อมนุษยชาติ  
การให้การวินิจฉัยที4แน่ชดั ทาํใหส้ามารถจดัแบ่งผูป่้วยใหเ้ป็นกลุ่มเดียวกนัได ้ทาํให้การ
วิจยัคน้ควา้เป็นไปไดอ้ยา่งถูกตอ้ง นาํมาซึ4 งความรู้ใหม่ซึ4 งอาจจะนาํไปสู่การรักษาที4มี
ประสิทธิภาพ เป็นประโยชน์ต่อผูป่้วยกลุ่มนั:นและบุคคลอื4น เช่น การศึกษาผูป่้วยกลุ่มที4ชราเร็ว 
(premature aging syndromes) ซึ4งเกิดจากความผิดปกติของสารพนัธุกรรม เช่น กลุ่มอาการ 
progeria กลุ่มอาการ Rothmund-Thomson และกลุ่มอาการ Werner  อาจทาํใหเ้ราเขา้ใจ
กระบวนการของความชราไดดี้ขึ:น และอาจตามมาดว้ยวิธีการชลอขบวนการชราและการรักษา
โรคที4พบร่วมดว้ย เช่น ภาวะหลอดเลือดหัวใจตีบ มะเร็งบางชนิด ซึ4 งจะส่งผลกระทบถึงมนุษย์
ทุกคน21 

V. แนวทางการดูแลรักษาและการป้องกนัความพิการแต่กาํเนิด 
ผูป่้วยกลุ่มนี: มีความจาํเป็นที4จะตอ้งไดรั้บการดูแลรักษาจากทีมแพทยที์4ประกอบดว้ย

ผูเ้ชี4ยวชาญหลายสาขา ซึ4งขึ:นอยูก่บัความผดิปกติที4พบ การดูแลรักษาและการติดตามอยา่ง
ต่อเนื4องมีความจาํเป็นในการเฝ้าระวงัภาวะแทรกซ้อนที4อาจจะพบร่วมดว้ย การอธิบายใหผู้ป่้วย
และผูป้กครองเกิดความรู้ ความเขา้ใจเกี4ยวกบัโรค การดาํเนินโรคและการดูแลรักษา เป็นหวัใจ
สาํคญัเช่นเดียวกบัการดูแลรักษาโรคอื4นๆ  

โดยทั4วไปแลว้ ผูป่้วยที4มีความผดิปกติทางรูปร่างหรือพิการแต่กาํเนิดจะถูกส่งมาให้
แพทยท์างพนัธุกรรมเพื4อรับการดูแลรักษาเพิ4มเติม นอกจากการช่วยยนืยนัการวนิิจฉัย การให้
คาํปรึกษาทางพนัธุกรรม และการช่วยประสานการดูแลรักษาของทีมแพทยเ์พื4อใหเ้กิด
ประโยชน์สูงสุดต่อตวัผูป่้วยแลว้ การช่วยเหลือสมาชิกคนอื4นๆในครอบครัว คน้หาสมาชิกที4มี
ความเสี4ยง การดูแลสภาวะจิตใจของสมาชิกทุกคนในครอบครัว การหาแหล่งหรือองคก์รที4
ครอบครัวของผูป่้วยสามารถไปรับความช่วยเหลือไดไ้ม่ว่าจะเป็นทางดา้นสังคม การศึกษา 
และการเงิน มีความสาํคญัอยา่งยิ4ง โดยสรุปแลว้ ขั:นตอนการให้คาํปรึกษาทางพนัธุกรรม
ประกอบดว้ย 

1. การให้การวินิจฉัยโรคหรือความผิดปกติที4พบ 
2. การประเมินอตัราเสี4ยงของการเกิดโรคซํ: าในครอบครัว 
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3. การให้ขอ้มูลเกี4ยวกบัโรค การพยากรณ์ของโรค การดูแลรักษา ลกัษณะการถ่ายทอดทาง
พนัธุกรรม และโอกาสการเกิดซํ: า 

4. การพูดคุยเกี4ยวกบัทางเลือกต่างๆ ทั:งทางดา้นการดูแลรักษา และแนวทางการป้องกนัการเกิด
ซํ: าในครอบครัว โดยผูป่้วยหรือผูป้กครองเป็นผูต้ดัสินใจเพื4อใหเ้หมาะสมกบัสภาวะของ
ครอบครัวนั:นๆ  

5. การติดตามให้ความช่วยเหลือเป็นระยะๆ การส่งผูป่้วยไปยงัแหล่งหรือองคก์รที4ให้ความ
ช่วยเหลือต่างๆ เช่น กลุ่มครอบครัวที4มีสมาชิกมีความผดิปกติในลกัษณะเดียวกนั ไดแ้ก่ กลุ่ม
ผูป่้วยที4เป็น Prader-Willi เป็นตน้ สาํนกังานส่งเสริมและพิทกัษค์นพิการ เพื4อส่งเสริมให้คน
พิการไดรั้บสิทธิและโอกาสในการฟื: นฟสูมรรถภาพทางดา้นการแพทย ์การศึกษา อาชีพ และ
สังคม ผูป่้วยที4จดทะเบียนคนพิการแลว้จะไดรั้บสมุดประจาํตวัคนพิการ ซึ4งสามารถนาํไป
แสดงเพื4อรับการช่วยเหลือต่างๆ รวมทั:งการดูแลรักษาในโรงพยาบาลของรัฐโดยไม่ตอ้งเสีย
ค่าใชจ่้าย  
ดงัที4ไดก้ล่าวแลว้ว่า ความพิการแต่กาํเนิดมีมากมายหลายโรค และมีสาเหตุไดห้ลายประการ 

ในจาํนวนนี: มีไม่นอ้ยที4สามารถป้องกนัได ้เช่น  
1. เมื4อคู่สมรสวางแผนจะมีบุตร ควรปรับเปลี4ยนพฤติกรรมเพื4อลดอตัราเสี4ยงที4บุตรจะมีความ

พิการแต่กาํเนิด เช่น งดดื4มเหลา้ ฉีดวคัซีนเพื4อป้องกนัโรคที4อาจก่อใหเ้กิดความพิการแต่กาํเนิด 
เช่น วคัซีนป้องกนัโรคหัดเยอรมนั และตรวจกรองภาวะพาหะของโรคเลือด thalassemia ซึ4ง
เป็นโรคเลือดที4เกิดจากความผดิปกติทางพนัธุกรรมที4พบบ่อยในประเทศไทย 

2. การที4ฝ่ายหญิงรับประทานกรดโฟลิกวนัละ 400 ไมโครกรัม เป็นเวลา 1 เดือนก่อนตั:งครรภไ์ป
จนสิ:นสุดไตรมาสแรกของการตั:งครรภ ์สามารถลดอุบติัการณ์ของความผดิปกติของหลอด
ประสาทลงไดม้ากถึงร้อยละ 7034 และอาจสามารถลดโอกาสการเกิดโรคปากแหวง่ เพดานโหว่
ลงไดด้ว้ย37 

3. เมื4อทราบว่าตั:งครรภค์วรไปฝากครรภแ์ต่เนิ4น ๆ เพื4อตรวจสุขภาพมารดาและทารกในครรภ ์
ตลอดการตั:งครรภโ์ดยเฉพาะช่วงตน้ๆของการตั:งครรภค์วรระวงัไม่ให้ติดเชื:อ  

4. เมื4อตั:งครรภไ์ดป้ระมาณ 16 สัปดาห์ สูติแพทยอ์าจแนะนาํให้มารดาตรวจว่าทารกในครรภเ์ป็น
กลุ่มอาการดาวน์หรือไม่ โดยถา้มารดาอายมุากกว่า 35 ปี แพทยอ์าจแนะนาํใหเ้จาะตรวจนํ:าครํ4า 
แต่ถา้มารดาอายนุ้อยกวา่ 35 ปี แพทยอ์าจแนะนาํใหต้รวจเลือด   เพื4อประเมินอตัราเสี4ยงที4จะ
เป็นกลุ่มอาการดาวน์ของทารกในครรภ ์
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5. ในกรณีที4คู่สมรสมีประวติัครอบครัวของโรคพนัธุกรรมหรือความพิการแต่กาํเนิด ควรไป
ปรึกษาแพทยก่์อนตั:งครรภ ์เพื4อรับคาํปรึกษาแนะนาํทางพนัธุศาสตร์ ใหท้ราบถึงทางเลือก 
โอกาสเสี4ยงและขอ้มูลอื4นๆ เพื4อใชป้ระกอบในการตดัสินใจการมีบุตร 
โดยสรุป ความพิการแต่กาํเนิดเป็นกลุ่มโรคที4มีอุบติัการณ์สูง เป็นภาระต่อผูป่้วย ครอบครัวและ

สังคมเป็นอยา่งมาก สาเหตุของโรคกลุ่มนี: มีหลากหลายทั:งสาเหตุทางพนัธุกรรมและสาเหตุจาก
สิ4งแวดลอ้ม แพทยจ์าํเป็นตอ้งพยายามให้ถึงที4สุดเพื4อให้ไดก้ารวนิิจฉยัที4แน่ชดั โดยการซักประวติั การ
เขียนพงศาวลี และตรวจร่างกายอยา่งละเอียด การเลือกวิธีการตรวจทางห้องปฏิบตัิการไดอ้ยา่ง
เหมาะสม ศึกษาคน้ควา้จากตาํรา websites ต่างๆ และปรึกษาผูเ้ชี4ยวชาญ การไดก้ารวินิจฉยัที4แน่ชดัจะ
ทาํให้แพทยส์ามารถให้ขอ้มูลแก่ผูป่้วยและครอบครัวไดอ้ยา่งถูกตอ้ง เช่น การดาํเนินโรค การพยากรณ์
โรคและโอกาสการเกิดซํ: า ซึ4 งเป็นขอ้มูลที4มีความสาํคญัมากกบัครอบครัวในการตดัสินใจต่อไป 
นอกจากนั:นความพิการแต่กาํเนิดบางชนิดยงัสามารถป้องกนัได ้ทาํให้โอกาสการเกิดลดลง และความ
พิการแต่กาํเนิดบางชนิด การดูแลรักษาที4ถูกตอ้งสามารถลดภาวะแทรกซอ้นที4อาจพบร่วมดว้ยได ้
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