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โรคตุ่มน�้ำพองและแผลถลอกในทำรกแรกเกิด
(Blisters and Erosions in the Neonate)

การะเกด จันทวรางกูร

บทน�ำ
โรคตุ่มน�้ำพอง (vesiculobullous) และแผลถลอก (erosion) ในทำรกแรกเกิดเป็นภำวะที่พบได้บ่อย สำมำรถ

เกิดได้จำกหลำยสำเหตุ ทั้งจำกกำรติดเชื้อและจำกสำเหตุอ่ืน ๆ เช่น โรคของระบบภูมิคุ้มกัน (autoimmune) และ            

โรคทำงพันธุกรรม โดยประวัติผู้ป่วย, ประวัติครอบครัว และกำรตรวจร่ำงกำยเพื่อประเมินลักษณะของรอยโรคว่ำ                   

ตุ่มน�้ำมีผนังบำง (flaccid) หรือผนังตึง (tense), ต�ำแหน่งของรอยโรค, กำรพบรอยโรคบริเวณเยื่อบุ (mucosa) และ         

กำรด�ำเนนิโรค ล้วนเป็นส่วนส�ำคญัต่อกำรวนิจิฉยัแยกโรค ซึง่จะน�ำไปสู่กำรตรวจเพ่ิมเตมิ, กำรวินจิฉยั และกำรดแูลรักษำ

ที่เหมำะสมต่อไป แนวทำงในกำรจ�ำแนกสำเหตุของรอยโรคดังแสดงในรูปที่ 1

บทควำมนี้จะกล่ำวถึงโรคตุ่มน�้ำพองและแผลถลอกในทำรกแรกเกิดที่เกิดจำกโรคทำงพันธุกรรม ซึ่งแม้จะพบ     

ได้ไม่บ่อยนักแต่ก็มีควำมส�ำคัญในเวชปฏิบัติ เนื่องจำกกลุ่มโรคเหล่ำนี้จ�ำเป็นต้องได้รับกำรดูแลรักษำเบื้องต้นอย่ำง              

ทันท่วงที และอำจพบควำมผิดปกติของระบบอื่น ๆ ของร่ำงกำยร่วมด้วย กำรตรวจเพิ่มเติมที่จ�ำเป็นและกำรดูแลรักษำ

เบื้องต้นที่เหมำะสมจะช่วยลดกำรเกิดภำวะแทรกซ้อนต่ำง ๆ ซึ่งจะส่งผลให้กำรรักษำในล�ำดับต่อไปได้ผลดีที่สุด

1. Epidermolysis bullosa
Epidermolysis bullosa (EB) เป็นโรคตุ่มน�้ำที่จัดอยู่ในกลุ่ม mechanobullous disorder กล่ำวคือ               

ผิวหนงัของผู้ป่วยเปรำะบำง (skin fragility) จึงเกดิรอยโรคตุม่น�ำ้พองและแผลถลอกตำมหลงักำรเสยีดสหีรอืกำรกระทบ

กระแทกบริเวณผิวหนังได้ง่ำย สำมำรถแบ่งชนิดของ EB ตำมควำมลึกของชั้นผิวหนังที่แยกตัวออกเป็น 4 ชนิด ได้แก่                    

EB simplex (EBS), junctional EB (JEB), dystrophic EB (DEB) และ Kindler EB (KEB)2 
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ระบาดวิทยา

พบได้น้อย อุบัติกำรณ์ประมำณ 11-20 คนต่อของทำรกเกิดมีชีพ 1 ล้ำนคน3

พยาธิก�าเนิด

EB เป็นโรคทำงพนัธกุรรมทีมี่ควำมผดิปกตขิองโปรตนีทีท่�ำหน้ำทีย่ดึระหว่ำงผวิหนงัชัน้หนงัก�ำพร้ำ (epidermis) 

และชั้นหนังแท้ (dermis) บริเวณรอยต่อของผิวหนัง (dermo-epidermal junction) โดยบริเวณเยื่อฐำน (basement 

membrane) ของชั้นหนังก�ำพร้ำจะประกอบไปด้วย 2 ชั้นย่อย ได้แก่ ชั้น lamina lucida ซึ่งเห็นเป็นชั้นที่โปร่งใสจำก

กำรดูด้วยกล้องจุลทรรศน์อิเล็กตรอน (electron microscopy) และชั้น lamina densa ซึ่งเห็นเป็นชั้นที่มีอิเล็กตรอน

อยู่หนำแน่น กำรท่ีมีพยำธิสภำพของโปรตีนท่ีเป็นองค์ประกอบส�ำคัญในกำรยึดเกำะระหวำ่งผิวหนังชั้นหนังก�ำพรำ้และ

ชั้นหนังแท้บริเวณเยื่อฐำนนี้ เป็นสำเหตุท่ีท�ำให้เกิดกำรแยกตัวของผิวหนังขึ้น โดย EBS เป็นกำรแยกตัวภำยในช้ัน                

หนังก�ำพร้ำบริเวณ basal layer ของเซลล์ keratinocytes ส่วน JEB เกิดจำกกำรแยกตัวในชั้นเยื่อฐำน โดยเฉพำะ             

ชั้น lamina lucida ส่วน DEB เกิดจำกกำรแยกตัวใต้ต่อ lamina densa บริเวณส่วนบนผิวหนังชั้นหนังแท้ (upper 

papillary dermis) และ Kindler EB เป็นกำรแยกตวัของผวิหนงัในหลำย ๆ  ชัน้ ปัจจบุนัพบว่ำ มยีนีทีเ่ป็นสำเหตทุัง้หมด 

20 ยีน ถ่ำยทอดทำงพันธุกรรมได้ทั้งแบบ autosomal dominant (AD) และ autosomal recessive (AR) ซึ่งสำมำรถ

น�ำไปสู่กำรแยกตัวของชั้นผิวหนังที่มีควำมลึกต่ำงกันและมีอำกำรแสดงที่แตกต่ำงกัน4 (ตำรำงที่ 1)

รูปที่ 1  แนวทำงในกำรจ�ำแนกสำเหตุของรอยโรคตุ่มน�้ำและแผลถลอกในทำรกแรกเกิด (ดัดแปลงจำกเอกสำรอ้ำงอิงที่ 1)

 ACC, aplasia cutis congenita; EB, epidermolysis bullosa; EI, epidermolytic ichthyosis; HSV, Herpes 

simplex virus; IP, incontinentia pigmenti; LCH, Langerhans cell histiocytosis; SSSS, Staphylococcal 

scalded skin syndrome; TEN, toxic epidermal necrolysis; VZV, Varicella zoster virus
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อาการและอาการแสดง

ผู้ป่วยมีอำกำรแสดงทำงผิวหนังลักษณะเป็นตุ่มน�้ำพองและแผลถลอก สำมำรถปรำกฏรอยโรคตั้งแต่แรกเกิด, 

วัยทำรก (early infancy) หรือภำยหลังได้ โดยมักพบรอยโรคบริเวณที่มีกำรเสียดสีของผิวหนัง เช่น มือ, เท้ำ, เข่ำ, ก้น 

และบริเวณที่ใส่ผ้ำอ้อมในเด็กเล็ก ควำมรุนแรงของโรคขึ้นอยู่กับชนิดของ EB ซึ่งจะมีกำรกระจำยตัวและควำมลึก              

ของรอยโรคที่แตกต่ำงกัน นอกจำกนี้ EB บำงชนิดยังสำมำรถพบรอยโรคบริเวณเยื่อบุ และควำมผิดปกติของระบบอื่น ๆ  

ของร่ำงกำยได้ โดยมีรำยละเอียดดังต่อไปนี้

1.1  EB simplex

EBS เป็น EB ชนิดที่พบได้บ่อยที่สุด สำมำรถแบ่งออกเป็นชนิดย่อยได้ 14 ชนิด โดยชนิดย่อยที่พบได้บ่อย            

มักเกิดจำกควำมผิดปกติของยีน KRT5 และ KRT14 มีกำรถ่ำยทอดทำงพันธุกรรมแบบ AD ควำมรุนแรงของโรคมีได้

ตารางที่ 1 กำรจ�ำแนกชนิดของโรค EB และควำมผิดปกติทำงพันธุกรรมที่เป็นสำเหตุ (ดัดแปลงจำกเอกสำรอ้ำงอิงที่ 4)

ชั้นของผิวหนัง

ที่มีการแยกตัว

Intraepidermal

Junctional

Dermal

Mixed

ชนิดของโรค

EB simplex

Junctional EB

Dystrophic EB

Kindler EB

การถ่ายทอด

ทางพันธุกรรม

AD

AR

AR

AD

AR

AR

ยีนที่ผิดปกติ

KRT5, KRT14

PLEC

KLHL24 

KRT5, KRT14

DST

EXPH5

PLEC

CD151

LAMA3, LAMB3, LAMC2

COL17A1

ITGA6, ITGB4

ITGA3

COL7A1

COL7A1

FERMT1

โปรตีนที่ผิดปกติ

Keratin 5, Keratin 14

Plectin

Kelch-like member 24

Keratin 5, Keratin 14

Bullous pemphigoid antigen 

230 (BP230)

Exophilin-5

Plectin

CD151 antigen

Laminin 332

Type XVII collagen

Integrin a6β4

Integrin a3 subunit

Type VII collagen

Type VII collagen

Fermitin family homolog 1

AD, autosomal dominant; AR, autosomal recessive; DST, dystonin; EB, epidermolysis bullosa
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ตั้งแต่กำรมีตุ่มน�้ำเฉพำะที่เพียงเล็กน้อย เช่น บริเวณเท้ำที่มีกำรเสียดสี เรียกว่ำ localized EBS กำรมีรอยโรคกระจำย

ทั้งตัวแต่ไม่มีควำมผิดปกติของระบบอื่น ๆ (extracutaneous involvement) ที่เรียกว่ำ intermediate EBS ไปจนถึง

กำรมีรอยโรคกระจำยทั่วตัวลักษณะเป็น herpetiform blisters ร่วมกับมีรอยโรคบริเวณเยื่อบุในช่องปำก ที่เรียกว่ำ 

severe EBS ในบำงรำยสำมำรถพบควำมผิดปกติอืน่ ๆ  ของผวิหนงั เช่น ควำมผดิปกตขิองสผีวิ (mottled or reticulate 

macular pigmentation, hypopigmentation, hyperpigmentation), ฝ่ำมือฝ่ำเท้ำหนำ (palmoplantar kerato-

derma), ควำมผิดปกติของผม (alopecia) และเล็บผิดปกติ (nail dystrophy) ร่วมด้วยได้ นอกจำกนี้ยังมีอีกหลำยชนิด

ย่อยที่สำมำรถพบควำมผิดปกติของระบบอื่น ๆ ของร่ำงกำยร่วมด้วย เช่น pyloric atresia, cardiomyopathy และ 

nephropathy ซึ่งอำจน�ำไปสู่กำรเสียชีวิตของผู้ป่วยได้2,5

1.2  Junctional EB

JEB เป็นชนิดของ EB ที่พบได้น้อยกว่ำ EBS และ DEB สำมำรถแบ่งออกเป็น 9 ชนิดย่อย ส่วนมำกเกิดจำก

ควำมผิดปกติของโปรตีน laminin 332 ที่ควบคุมโดยยีน LAMA3, LAMB3 และ LAMC2 โดยถ่ำยทอดทำงพันธุกรรม

แบบ AR ชนิดย่อยของ JEB ที่มีควำมรุนแรงมำกที่สุด คือ severe JEB ซึ่งมีรอยโรคกระจำยทั้งตัว รวมทั้งบริเวณเยื่อบุ 

หรือท่ีเดิมเรียกว่ำ JEB generalized severe (Herlitz JEB) ผู้ป่วยส่วนมำกมักพบรอยโรคต้ังแต่แรกเกิด โดยเฉพำะ 

severe JEB จะมีอำกำรรุนแรงมำกและมักเสียชีวิตภำยในอำยุ 6-24 เดือน อำกำรแสดงที่ค่อนข้ำงจ�ำเพำะ คือ กำรพบ

แผลถลอกเป็นบริเวณกว้ำง และมีกำรสร้ำงเนื้อเยื่อขึ้นใหม่เรียกว่ำ granulation tissue บริเวณรอบปำก, จมูก และก้น 

(periorificial areas) รวมทั้งบริเวณโคนเล็บ (nail folds) ร่วมกับมีควำมผิดปกติของตำ, ทำงเดินหำยใจ (tracheo-       

laryngeal), ทำงเดนิอำหำร และทำงเดนิปัสสำวะ ส่วนชนดิย่อย intermediate JEB หรอืเดมิเรยีกว่ำ JEB generalized 

intermediate (non-Herlitz JEB) มักมีควำมรุนแรงน้อยกว่ำ แม้จะพบควำมผิดปกติของเยื่อบุร่วมด้วยได้เช่นกัน4,5 

1.3  Dystrophic EB

DEB เป็นชนิดของ EB ที่พบได้บ่อยรองจำก EBS สำมำรถแบ่งออกเป็นชนิดย่อยได้ 11 ชนิด เกิดจำกควำม         

ผิดปกติของยีน COL7A1 โดยถ่ำยทอดทำงพันธุกรรมทั้งแบบ AD และ AR จึงสำมำรถแบ่งชนิดย่อยของ DEB ออกตำม

กำรถ่ำยทอดทำงพันธุกรรมได้เป็น 2 ชนิดใหญ่ ๆ  คือ dominant DEB (DDEB) และ recessive DEB (RDEB) โดย DDEB 

มักมีควำมรุนแรงของโรคที่น้อยกว่ำ, พบได้บ่อยกว่ำ และมีคุณภำพชีวิตที่ดีกว่ำ RDEB ผู้ป่วย DDEB มักมีรอยโรคเกิดขึ้น

บริเวณที่ถูกกระทบกระแทก โดยเมื่อหำยมักทิ้งรอยแผลเป็น (scarring), มีกำรก่อตัวขึ้นของ milia (milia formation) 

และมีกำรหำยไปของเล็บ อย่ำงไรก็ตำม milia ไม่ได้จ�ำเพำะกับ DEB เท่ำนั้น อำจเกิดขึ้นได้กับ EB ชนิดใดก็ตำมที่มี 

keratin ติดอยู่ในชั้นผิวหนัง นอกจำกนี้ยังสำมำรถพบกำรตีบของหลอดอำหำร (esophageal stenosis) ใน DDEB ได้

อีกด้วย ส่วนผู้ป่วย RDEB มักมีอำกำรรุนแรง โดยเฉพำะชนิด severe RDEB ซึ่งเป็นชนิดย่อยของ DEB ที่รุนแรงที่สุด 

โดยผู้ป่วยจะมีตุ่มน�้ำและแผลถลอกทั่วตัวตั้งแต่แรกเกิด ท�ำให้เกิดรอยแผลเป็น กำรก่อตัวขึ้นของ milia เล็บผิดปกติ         

กำรตดิของนิว้มอืนิว้เท้ำ (pseudosyndactyly) เกดิเป็น mitten deformities และกำรตดิของข้อ (joint contractures) 

ทั้งยังมีรอยโรคบริเวณเยื่อบุช่องปำก, เยื่อบุตำ, หลอดอำหำร และบริเวณก้น (anal canal) เนื่องจำกผู้ป่วยกลุ่มนี้มักมี
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กำรเสียเลือดเรื้อรัง (chronic blood loss), กำรติดเชื้อ และรับประทำนอำหำรได้น้อย จึงท�ำให้ผู้ป่วยมักมีภำวะ          

เลือดจำง (anemia), กำรเจริญเติบโตล่ำช้ำ (failure to thrive), พัฒนำกำรช้ำ (delayed development), พัฒนำกำร

ทำงเพศช้ำ (delayed puberty) และภำวะกระดกูพรนุ (osteoporosis) ร่วมด้วย เมือ่ตดิตำมไปสำมำรถพบมะเรง็ผวิหนงั 

(squamous cell carcinoma, SCC) ตรงบริเวณที่ผิวหนังเกิดรอยแผลเป็นบ่อย ๆ ผู้ป่วยกลุ่มนี้มักเสียชีวิตก่อนอำยุ          

30 ปี อย่ำงไรก็ดียังมีชนิดย่อยของ DEB อีกหลำยชนิด บำงชนิดสำมำรถดีขึ้นและหำยภำยในอำยุ 6-24 เดือน เรียกว่ำ 

DEB self-improving5

1.4  Kindler EB

KEB หรือเดิมเรียกว่ำ Kindler syndrome เป็นชนิดของ EB ที่พบได้น้อยที่สุด ปัจจุบันมีรำยงำนผู้ป่วยทั่วโลก

ทั้งสิ้นประมำณ 250 รำย เกิดจำกควำมผิดปกติของยีน FERMT1 ซึ่งถ่ำยทอดทำงพันธุกรรมแบบ AR โดยอำกำรแสดง

ของผู้ป่วยอำจคล้ำย EB ชนิดอื่น ๆ ที่มีควำมรุนแรง แต่สำมำรถวินิจฉัยแยกจำก EB ทั้ง 3 ชนิดดังกล่ำวข้ำงต้นได้จำก

กำรพบว่ำ มีกำรแยกของผิวหนังขึ้นในหลำย ๆ ชั้น ทั้ง intraepidermal, junctional และ dermal (sublamina 

densa) นอกจำกนี้ยังมักพบรอยโรคลักษณะ poikiloderma ซึ่งประกอบด้วย hyperpigmentation หรือ hypo-          

pigmentation, telangiectasias และกำรยุบตัวของผิวหนัง (skin atrophy) ร่วมกับผื่นแพ้แสง (photosensitivity)             

ผู้ป่วยกลุ่มนี้มักมีควำมผิดปกติของระบบอื่น ๆ ของร่ำงกำยร่วมด้วย เช่น แผลถลอกบริเวณเหงือก (gum erosions), 

ควำมผิดปกติของตำ, ทำงเดินอำหำร และทำงเดินปัสสำวะ อีกทั้งยังมีโอกำสเกิด SCC ได้เช่นเดียวกับผู้ป่วย DEB5

การวินิจฉัยและการวินิจฉัยแยกโรค

กำรวินิจฉัยอำศัยลักษณะทำงคลินิก, ประวัติครอบครัว, ประวัติกำรแต่งงำนในเครือญำติ, กำรตรวจชิ้นเนื้อ        

โดยวิธีพิเศษ เช่น transmission electron microscopy (TEM) และ immunofluorescence antigen mapping 

(IAM) เพื่อดูกำรแยกของชั้นผิวหนัง อย่ำงไรก็ตำมปัจจุบันนิยมกำรส่งตรวจสำรพันธุกรรม (DNA mutation analysis) 

เพื่อหำยีนที่ผิดปกติ2

กำรวินิจฉัยแยกโรค ควรแยกจำกโรคที่มีตุ่มน�้ำหรือแผลถลอกในทำรกอื่น ๆ เช่น SSSS, bullous impetigo, 

congenital HSV, epidermolytic ichthyosis, neonatal pemphigus และ aplasia cutis congenita ดังที่กล่ำว

ข้ำงต้น โดยมีรำยงำนกำรพบร่วมกันของ EB และ ACC ด้วยเช่นกัน6

การดูแลรักษา

ปัจจบุนักำรดแูลรักษำผู้ป่วย EB อำศยักำรรักษำประคบัประคองตำมอำกำรเป็นหลกั ในบำงรำยอำจต้องอำศยั

สหสำขำวิชำชีพ เนื่องจำกผู้ป่วยกลุ่มนี้อำจมีควำมผิดปกติได้หลำยระบบดังกล่ำว โดยทั่วไปกำรดูแลรักษำประกอบไป

ด้วย กำรดูแลผิวหนัง, กำรรักษำแผลเรื้อรัง, กำรป้องกันกำรเกิดรอยโรคขึ้นใหม่และกำรเกิดภำวะแทรกซ้อน รวมทั้ง         

กำรตรวจติดตำมอำกำรแสดงทำงผิวหนังเพื่อวินิจฉัย SCC ให้ได้โดยเร็ว กำรดูแลผิวหนัง และกำรดูแลเพ่ือประคับ         

ประคองตำมอำกำรประกอบด้วยรำยละเอียดดังต่อไปนี้
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1. การป้องกันการเกิดตุ่มน�้าพองและแผลถลอก

 ควรหลกีเล่ียงกำรเสียดสหีรือกำรกระทบกระแทกของผวิหนงั โดยในทำรกแรกเกดิต้องระมดัระวังสิง่ต่ำง ๆ  

ที่อำจเสียดสีและท�ำให้เกิดแผลถลอกได้ เช่น ที่ผูกสำยสะดือ (cord clamps), ป้ำยผูกข้อมือผู้ป่วย และกำรท�ำหัตถกำร 

เช่น เจำะเลือดบริเวณส้นเท้ำ นอกจำกนี้ยังแนะน�ำให้ใส่เสื้อผ้ำที่มีผิวสัมผัสนุ่ม ไม่รัดแน่นจนเกินไป กลับตะเข็บของ        

เสื้อผ้ำออกด้ำนนอกเพื่อลดกำรเสียดสีที่จะท�ำให้เกิดรอยโรคขึ้น และหลีกเล่ียงกำรอยู่ในตู้อบ (incubator) เนื่องจำก

อุณหภูมิที่สูงและควำมชื้นที่มำกจนเกินไป อำจท�ำให้เกิดรอยโรคขึ้นได้เช่นกัน ส�ำหรับเด็กโตและผู้ใหญ่ แนะน�ำเรื่องของ

กำรเลือกรองเท้ำที่นุ่ม ขนำดไม่คับหรือหลวมจนเกินไป และอำจเสริมอุปกรณ์เพื่อลดกำรเสียดสีของรองเท้ำเพิ่มเติม2

2. การดูแลตุ่มน�้าพองและแผลถลอก

 หำกมีรอยโรคตุ่มน�้ำพอง ควรท�ำกำรเจำะระบำยน�้ำในตุ่มน�้ำพองออกให้เหลือเพียงหลังคำ (roof) ของ            

รอยโรคเพื่อให้ปกคลุมผิวหนังบริเวณนั้นไว้ ควรท�ำแผลด้วยเทคนิคปรำศจำกเชื้อเพื่อไม่ให้เกิดกำรติดเชื้อแทรกซ้อน           

ของผิวหนังโดยใช้อุปกรณ์ปิดแผลที่ไม่ก่อให้เกิดกำรเสียดสี (atraumatic wound dressings) เช่น soft silicone หรือ 

lipocolloid และอำจทับด้วย foam dressing โดยเฉพำะบริเวณระหว่ำงนิ้วมือและนิ้วเท้ำของผู้ป่วยเพื่อป้องกันกำรติด

ของนิว้มือนิว้เท้ำ ควรหลกีเลีย่งกำรใช้ adhesive dressing หรอืเทปปิดลงไปบนผิวหนงัผู้ป่วยโดยตรง เนือ่งจำกจะท�ำให้

เกิดแผลเม่ือลอกออกได้ หำกไม่มีกำรติดเชื้อของแผลถลอกสำมำรถทำ petrolatum เพื่อเคลือบให้แผลหำยดีขึ้น แต่   

หำกสงสัยว่ำมีกำรติดเชื้ออำจใช้ยำทำฆ่ำเชื้อ (topical antibiotics) หรือกำรกินยำฆ่ำเชื้อเป็นระยะเวลำสั้น ๆ  ตำมควำม

จ�ำเป็น ในบำงรำยอำจพิจำรณำท�ำ autogenic skin transplantation หรือใช้ tissue engineered skin substitutes 

เช่น Apligraf, Biobrane, BIOOPA, และ OrCelTM7

3. การตรวจติดตามและเฝ้าระวังการเกิดมะเร็งผิวหนัง

 ผู้ป่วยควรได้รับกำรตรวจติดตำมเป็นระยะ หำกมีรอยโรคที่สงสัย SCC แนะน�ำให้ท�ำกำรตัดชิ้นเนื้อเฉพำะที่

เป็นบรเิวณกว้ำง (wide local excision) อย่ำงไรกต็ำม SCC ในผูป่้วย EB มกัมกีำรด�ำเนนิโรคทีค่่อนข้ำงรนุแรง (aggressive) 

และมักมีกำรกระจำยของโรค (metastasis) แม้ได้ท�ำกำรตัดออกไปแล้ว จึงอำจต้องได้รับกำรรักษำด้วยกำรฉำยแสง         

หรือยำเคมีบ�ำบัดต่อไป2

4.  การดูแลรักษาเพื่อประคับประคองตามอาการด้านอื่น ๆ 

 กำรดูแลรักษำอื่น ๆ ที่มีควำมส�ำคัญ ได้แก่ กำรให้ยำระงับปวด (pain control), กำรรักษำอำกำรคัน   

(pruritus), กำรดแูลด้ำนโภชนำกำร (nutrition), กำรรกัษำภำวะเลือดจำง, กำรรักษำภำวะกระดกูพรนุ รวมทัง้กำรรักษำ

ควำมผิดปกติของร่ำงกำยระบบอื่น ๆ เช่น ระบบทำงเดินอำหำรและระบบทำงเดินปัสสำวะ เป็นต้น

 กำรรักษำจ�ำเพำะที่มีรำยงำน ได้แก่ cellular therapy เช่น กำรฉีด allogeneic fibroblast เข้ำในผิวหนัง 

(intradermal) เพื่อให้มีกำรกลับคืนของ  type VII collagen expression และกำรฉีด allogeneic bone marrow-

derived mesenchymal stromal cells เข้ำในผิวหนงัหรอืฉดีเข้ำหลอดเลอืดด�ำ (intravenous), กำรปลกูถ่ำยไขกระดกู 

(bone marrow transplantation) และกำรบ�ำบัดทำงพันธุกรรม (gene therapy) ซ่ึงยังต้องอำศัยกำรศึกษำวิจัย            

เพิ่มเติมต่อไป2
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ภาวะแทรกซ้อนและการพยากรณ์โรค

ภำวะแทรกซ้อนและกำรพยำกรณ์โรคมคีวำมแตกต่ำงกนัมำกโดยขึน้อยูก่บัชนดิย่อยของโรค และควำมผดิปกติ

ของระบบอ่ืน ๆ ของร่ำงกำย หำกเป็นชนิดที่ไม่รุนแรง เช่น localized EBS ผู้ป่วยมักไม่มีภำวะแทรกซ้อนและ               

มีอำยุขัย (life expectancy) ไม่ต่ำงจำกคนทั่วไป แต่หำกเป็น EB ชนิดรุนแรง ผู้ป่วยมักมีภำวะแทรกซ้อนของระบบ         

อื่น ๆ ของร่ำงกำย เกิดกำรติดเชื้อได้ง่ำย และอำจน�ำไปสู่กำรเสียชีวิตได้

2. Aplasia cutis congenita
Aplasia cutis congenita (ACC) หรือ congenital absence of skin (CAS) เป็นภำวะที่มีกำรหำยของ            

ชั้นผิวหนังในบำงต�ำแหน่งท่ีพบตั้งแต่แรกเกิด โดยอำจมีกำรหำยของผิวหนังช้ันหนังก�ำพร้ำ, ช้ันหนังแท้ และ/หรือ               

ชั้นใต้ผิวหนัง (subcutaneous tissue) ส่วนน้อยอำจพบกำรหำยของกระดูกหรือเยื่อหุ้มสมอง (dura mater) ร่วมด้วย 

ต�ำแหน่งของรอยโรคพบได้บ่อยที่บริเวณหนังศีรษะ (ร้อยละ 80-90) แต่สำมำรถพบที่บริเวณอื่นของผิวหนังได้เช่นกัน8

ระบาดวิทยา

พบได้ไม่บ่อย โดยอุบัติกำรณ์ประมำณ 1-3 คนต่อของทำรกเกิดมีชีพ 10,000 คน โดยพบในเพศชำยและ           

เพศหญิงเท่ำ ๆ กัน9

พยาธิก�าเนิด

ปัจจุบันยังไม่ทรำบพยำธิก�ำเนิดและกลไกกำรเกิดโรคที่ชัดเจน แต่เช่ือว่ำเกิดได้จำกหลำยสำเหตุ ได้แก่                  

กำรเจริญที่หยุดชะงักหรือกำรเสื่อมสภำพของผิวหนังตั้งแต่ในครรภ์  เช่น กำรปิดที่ไม่สมบูรณ์ของ neural tube และ 

embryonic fusion lines, กำรเกิดบำดแผลตั้งแต่ในครรภ์ (intrauterine trauma), กำรที่ถุงน�้ำคร�่ำมำติดกับผิวหนัง

ของทำรก (amniotic adhesion), สำรก่อวิรูป (teratogens), กำรขำดเลือดของรก (placental infarction) และ           

ควำมผิดปกติทำงพันธุกรรม เช่น ยีน BMS1 ที่พบใน familial ACC ซึ่งถ่ำยทอดทำงพันธุกรรมแบบ AD10,11

อาการและอาการแสดง

ผู้ป่วย ACC มักมีรอยโรคตั้งแต่แรกเกิดลักษณะเป็นแผลถลอก, รอยถลอกลึกเป็นแผล (ulcer) หรือรอยแผล

เป็น รปูร่ำงเป็นวงกลม, วงรี หรือเป็นรอยแฉก (stellate) ส่วนน้อยอำจพบเป็นตุม่น�ำ้ได้ เรียกว่ำ bullous ACC12 ต�ำแหน่ง

ที่พบได้บ่อยที่สุด คือ บริเวณหนังศีรษะ (ร้อยละ 70-85) โดยเฉพำะกลำงกระหม่อม (vertex) บริเวณรอยโรคจะไม่มี

เส้นผม (alopecia) อย่ำงไรกต็ำมสำมำรถพบได้ทีต่�ำแหน่งอ่ืน ๆ  ของร่ำงกำยได้ เช่น บรเิวณล�ำตวั หำกรอยโรคมลีกัษณะ

สมมำตรอำจคิดถึงภำวะ fetus papyraceous ซึ่งพบในผู้ป่วยที่มีแฝดอีกคนหนึ่งในครรภ์เสียชีวิต (fetal demise)            

โดยทั่วไปรอยโรคมักมีขนำดประมำณ 0.5-10 เซนติเมตร แต่มีรำยงำนกำรพบรอยโรคขนำดใหญ่กว่ำ 10 เซนติเมตร           

ซึ่งมักสัมพันธ์กับควำมผิดปกติของกะโหลกศีรษะใต้ต่อรอยโรค ผู้ป่วยอำจมีควำมผิดปกติของผิวหนังเพียงอย่ำงเดียว             

โดยมีรอยโรค 1 ต�ำแหน่งหรือหลำยต�ำแหน่งก็ได้ อำจพบควำมผิดปกติอ่ืน ๆ โดยเฉพำะอวัยวะที่พัฒนำจำกเนื้อเยื่อ             
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ชั้นนอก (ectoderm) เช่น ผม, เล็บ, ฟัน, ผิวหนังที่อื่น ๆ และระบบประสำทร่วมด้วย หรืออำจพบเป็นอำกำรแสดง         

อย่ำงหนึ่งของกลุ่มโรค (syndrome) ต่ำง ๆ เช่น Adams-Oliver syndrome, scalp-ear-nipple (SEN) syndrome, 

Patau syndrome, epidermolysis bullosa (Bart syndrome), oculocerebro-cutaneous syndrome และ 

ectodermal dysplasia syndromes ต่ำง ๆ เช่น Goltz syndrome ได้11,13 สำมำรถจ�ำแนก ACC ออกเป็น 9 กลุ่ม

ตำม Frieden classification (ตำรำงที่ 2) โดยกลุ่มที่พบบ่อยที่สุด คือ กลุ่มที่ 1 ซึ่งมี ACC ที่หนังศีรษะเพียงอย่ำงเดียว

โดยไม่มคีวำมผิดปกตอิืน่ ๆ  ร่วมด้วย หำกแบ่งตำมลกัษณะทำงคลนิกิสำมำรถแบ่งออกเป็น 2 ชนดิ ได้แก่ membranous 

ACC ซึง่ลกัษณะรอยโรคเป็นตุม่น�ำ้แบน ขอบเขตชดัเจน รปูวงกลมหรอืวงร ีโดยเมือ่เวลำผ่ำนไปตุม่น�ำ้จะแบนลงจนเหลอื

เป็นรอยแผลเป็นหว�ำ (atrophic scar) ที่ปกคลุมโดยเยื่อบำง ๆ และ nonmembranous (stellate) ACC ซึ่งลักษณะ

รอยโรครูปร่ำงไม่แน่นอน หรือเป็นรอยแฉกที่มักมีขนำดใหญ่ ในผู้ป่วยที่มีรอยโรคที่หนังศีรษะ หำกมีเส้นผมขึ้นล้อมรอบ

รอยโรคลักษณะเหมือนปกคอเสื้อ (hair collar sign) จะช่วยบ่งชี้ว่ำอำจมีควำมผิดปกติของ neural tube เช่น hetero-

topic brain tissue, encephalocele และ meningocele ร่วมด้วย ซึ่งพบได้บ่อยใน membranous ACC9

ตารางที่ 2 กำรจ�ำแนกชนิดของโรค ACC และกำรถ่ำยทอดทำงพันธุกรรม (ดัดแปลงจำกเอกสำรอ้ำงอิงที่ 13,14)

กลุ่มที่

1

2

3

4

5

6

7

8

9

ลักษณะทางคลินิก

Scalp ACC without other anomalies

Scalp ACC with associated limb abnormalities 

(Adams-Oliver syndrome)

ACC with associated epidermal or organoid nevi

ACC overlying an embryologic malformation 

such as meningomyelocele, gastroschisis, or 

omphalocele

ACC with associated fetus papyraceus or 

placental infarct

ACC associated with epidermolysis bullosa

ACC localized to the extremities without blistering

ACC caused by specific teratogens

ACC with associated syndromes of malformation

การถ่ายทอดทางพันธุกรรม

AD (BMS1)/sporadic

AD (ARHGAP31, DLL4, NOTCH1, RBPJ)

AR (DOCK6, EOGT)

Sporadic

Depending on underlying causes

Sporadic

AD/AR/sporadic

AD/AR

-

Depending on specific syndrome: 

AD/AR/X-linked/sporadic

ACC, aplasia cutis congenita; AD, autosomal dominant; AR, autosomal recessive; ARHGAP31, Rho GTPase-activating protein 
31; BMS1, BMS1 ribosome biogenesis factor; DLL4, delta-like canonical notch ligand 4; DOCK6, dedicator of cytokinesis 
6; EOGT, EGF domain-specific O-linked N-acetylglucosamine transferase; NOTCH1, notch receptor 1; RBPJ, recombination 
signal binding protein for immunoglobulin kappa J region
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การวินิจฉัยและการวินิจฉัยแยกโรค

กำรวนิจิฉยัอำศยัลกัษณะทำงคลนิกิ ควรวนิจิฉัยแยกโรคจำกบำดแผลทีเ่กดิจำกกำรคลอด (obstetric trauma) 

และโรคที่มีตุ่มน�้ำหรือแผลถลอกในทำรกอื่น ๆ ดังที่ได้กล่ำวข้ำงต้น ในผู้ป่วยที่มีรอยโรคบนหนังศีรษะ ควรวินิจฉัย             

แยกจำกโรคทำงผิวหนังอื่น ๆ ที่มีภำวะไม่มีเส้นผมตั้งแต่แรกเกิด (congenital alopecia) เช่น nevus sebaceous, 

congenital triangular alopecia และ congenital alopecia areata รวมทั้งโรคทำงระบบประสำทที่มีรอยโรค             

บนหนังศีรษะ เช่น atretic cephalocele, sinus pericrania และ heterotopic scalp tissues8,9

ควรพจิำรณำส่งตรวจเพิม่เตมิทำงรังสวีทิยำในผูป่้วยทีมี่รอยโรคขนำดใหญ่บรเิวณหนงัศรีษะ ม ีhair collar sign 

หรือเป็น membranous ACC เนื่องจำกมีโอกำสพบควำมผิดปกติของกะโหลกและสมองได้สูง โดยสำมำรถส่งตรวจ           

คล่ืนเสียงควำมถ่ีสูง (ultrasonography), เอกซเรย์คอมพิวเตอร์สมอง (computed tomography, CT) หรือ                      

กำรส่งตรวจวินิจฉัยภำยใต้สนำมแม่เหล็กไฟฟ้ำหรือเอ็มอำร์ไอ (magnetic resonance imaging, MRI) ก็ได้15

การดูแลรักษา

เนื่องจำก ACC เป็นภำวะที่พบได้ไม่บ่อย ปัจจุบันจึงยังไม่มีกำรก�ำหนดแนวทำงในกำรดูแลรักษำที่ชัดเจน โดย

ทั่วไปกำรรักษำจะขึ้นกับต�ำแหน่ง, ขนำด และอำกำรแสดงของผู้ป่วย รอยโรคขนำดเล็กสำมำรถหำยได้เองโดยอำจเหลือ

รอยแผลเป็นหว�ำซึ่งจะไม่มีผมขึ้น (cicatricial alopecia) รอยโรคส่วนมำกอำศัยเพียงกำรดูแลแผล (conservative) ซึ่ง

ประกอบด้วยกำรท�ำแผลวนัละ 2 คร้ัง โดยอำจใช้น�ำ้เกลือ (saline), petrolatum หรอื silver sulfadiazine อำจพจิำรณำ

ให้ยำฆ่ำเชือ้หำกมีกำรตดิเชือ้แทรกซ้อน ส�ำหรับรอยโรคทีม่ขีนำดใหญ่กว่ำ 2-4 เซนตเิมตร หรือมคีวำมผดิปกตขิองกระดูก

ใต้ต่อรอยโรคร่วมด้วย ต้องอำศัยกำรรักษำด้วยกำรผ่ำตัด เช่น กำรท�ำ bone reconstruction และ scalp pedicled 

flap อย่ำงไรกต็ำมกำรผ่ำตดัโดยเฉพำะในเดก็เลก็อำจมภีำวะแทรกซ้อนต่ำง ๆ  ได้ เช่น ภำวะแทรกซ้อนจำกกำรดมยำสลบ, 

กำรเสียเลือด, กำรติดเชื้อ, กำรตำยของเนื้อเยื่อที่น�ำมำปิดรอยโรค (flap/graft necrosis)16

ภาวะแทรกซ้อนและการพยากรณ์โรค

ภำวะแทรกซ้อนและกำรพยำกรณ์โรคขึ้นอยู่กับขนำด, ควำมลึก และควำมผิดปกติแต่ก�ำเนิดอื่น ๆ ที่พบ               

ร่วมด้วย ในผู้ป่วยที่มีรอยโรคขนำดเล็กกำรพยำกรณ์โรคค่อนข้ำงดี แต่เมื่อแผลหำยมักเหลือเป็นรอยแผลเป็น ส่วนผู้ป่วย

ที่มีรอยโรคขนำดใหญ่บริเวณหนังศีรษะสำมำรถพบอัตรำตำยได้สูงถึงร้อยละ 20-55 ซึ่งมักเสียชีวิตจำก sagittal sinus 

hemorrhage หรือ thrombosis, ภำวะแทรกซ้อนจำกกำรผ่ำตัด และกำรติดเชื้อในสมอง16

3. Incontinentia pigmenti
Incontinentia pigmenti (IP) หรือ Bloch-Sulzberger disease เป็นควำมผดิปกติของผวิหนงัทีเ่กดิจำกควำม

ผิดปกติทำงพันธุกรรม (genodermatosis) และมักพบควำมผิดปกติทำงระบบประสำทร่วมด้วย (neurocutaneous 

disorder)
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ระบาดวิทยา

พบได้ไม่บ่อย อุบัติกำรณ์ประมำณ 0.7:100,000 ของทำรกเกิดมีชีพ มักพบในเพศหญิง เนื่องจำกเพศชำย          

มักเสียชีวิตตั้งแต่ในครรภ์17

พยาธิก�าเนิด

ถ่ำยทอดทำงพันธุกรรมแบบ X-linked-dominant (XLD) โดยพบว่ำ เกิดจำกกำรถ่ำยทอดยีนกลำยพันธุ์          

(inherited mutation) ร้อยละ 10-25 และเกดิจำกกำรกลำยพนัธุข์องยนีขึน้มำใหม่เอง (sporadic de novo mutation) 

มำกกว่ำร้อยละ 75 โดยยีนที่เป็นสำเหตุ คือ ยีน IKBKG หรือเดิมเรียก NEMO gene ซึ่งอยู่บนโครโมโซม Xq28 มักพบ

โรคนี้ในเพศหญิงมำกกว่ำ เนื่องจำกลักษณะผิดปกติที่ถ่ำยทอดทำงพันธุกรรมนี้ในผู้ป่วยเพศชำยมักรุนแรงและเสียชีวิต

ตั้งแต่ในครรภ์ อย่ำงไรก็ดีหำกเกิดจำก somatic mosaicism หรือผู้ป่วยเป็น Klinefelter syndrome ซึ่งมี XXY         

karyotype ท�ำให้ยังมีโครโมโซม X ที่ปกติเหลืออยู่ ก็สำมำรถรอดชีวิตได้17

อาการและอาการแสดง

ผู้ป่วย IP มีอำกำรทำงคลินิกได้หลำยระบบ ทำงผิวหนังจะพบควำมผิดปกติตำมเส้นที่เซลล์ผิวพัฒนำตัว 

ตารางที่ 3  ลักษณะทำงคลินิกของรอยโรค 4 ระยะใน incontinentia pigmenti (ดัดแปลงจำกเอกสำรอ้ำงอิงที่ 17,18)

ระยะรอยโรค

ระยะที่ 1: 

Inflammatory/

vesicular

ระยะที่ 2: 

Verrucous

ระยะที่ 3: Hyper-

pigmented

ระยะที่ 4: 

Atrophic/hypo-

pigmented

ลักษณะทางคลินิก

Erythema, vesiculo-

pustules or blisters 

with acral and 

linear disposition

Verrucous lesions

Hyperpigmentation

Hypopigmentation

Subtle skin atrophy

ช่วงอายุที่พบ

เริ่มภำยใน 2-3 สัปดำห์แรกหลังเกิด

จนถึงอำยุ 18 เดือน 

เริ่มภำยใน 2-3 เดือนแรกหลังเกิด

และคงอยู่เป็นระยะเวลำ 2-3 เดือน

เริ่มภำยในเดือนแรกหลังเกิดและ

ค่อย ๆ ลดลงจนหำยไปบำงส่วนหรือ

ทั้งหมด

เกิดขึ้นระหว่ำงช่วงวัยรุ่นและคงอยู่

จนถึงวัยผู้ใหญ่ (ร้อยละ 75)

การวินิจฉัยแยกโรค

Bacterial infections (bullous 

impetigo)

Viral infections (HSV, VZV)

Dermatoses with blistering in 

early infancy (epidermolysis 

bullosa)

Verrucae vulgaris, lichen striatus

Linear epidermal nevus

X-linked chondrodysplasia 

punctata

Pigmentary mosaicism (LWNH)

Naegeli-Franceschetti-Jadassohn 

syndrome

Vitiligo

Hypomelanosis of Ito

HSV, herpes simplex virus; LWNH, linear and whorled nevoid hypermelanosis; VZV, varicella zoster virus
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(Blaschko’s lines) โดยมักพบรอยโรคภำยในช่วงแรกหลังเกิด ลักษณะของรอยโรคมี 4 ระยะ ได้แก่ inflammatory/

vesicular stage, verrucous, hyperpigmented, และ atrophic/hypopigmented stage (ตำรำงที่ 3) ซึ่งอำจพบ

เพียงบำงระยะ หรือพบหลำยระยะในช่วงเวลำที่คำบเกี่ยวกันได้ ในทำรกแรกเกิดสำมำรถพบรอยโรคได้ทั้งระยะที่ 1-3 

โดยมักพบรอยโรคระยะที่ 1 หรือระยะตุ่มน�้ำ ซึ่งจะพบตุ่มน�้ำหรือตุ่มหนอง (pustules) บนพ้ืนแดง เรียงตัวเป็นเส้น           

ตำมเส้นที่เซลล์ผิวพัฒนำตัว มักพบบริเวณแขนและขำ มักไม่พบบริเวณใบหน้ำ รอยโรคระยะนี้มักเป็นอยู่ 2-3 เดือน          

แล้วจึงพัฒนำเข้ำสู่ระยะถัด ๆ ไป อย่ำงไรก็ตำมในเด็กโตหรือผู้ใหญ่ หำกมีไข้, มีกำรติดเชื้อ หรือได้รับวัคซีน อำจกระตุ้น

ให้รอยโรคระยะที่ 1 กลับขึ้นมำใหม่ได้อีกครั้ง17

เนื่องจำกภำวะนี้เป็นควำมผิดปกติของอวัยวะที่พัฒนำจำกเนื้อเยื่อชั้นนอก ดังนั้นอำจพบควำมผิดปกติของ        

ระบบอื่นร่วมด้วย ได้แก่ ระบบประสำท (ร้อยละ 30), ตำ (ร้อยละ 35-70), ฟัน (ร้อยละ 17-34), ผม (ร้อยละ 28-38), 

เล็บ (ร้อยละ 40) และหัวใจ ซึ่งมีรำยงำนพบได้น้อย17-19

การวินิจฉัยและการวินิจฉัยแยกโรค

กำรวินิจฉัย IP อำศัยลักษณะทำงคลินิก ซึ่งประกอบด้วยอำกำรทำงผิวหนังดังกล่ำว รวมถึงอำกำรในระบบ          

อื่น ๆ ที่พัฒนำมำจำกเนื้อเยื่อช้ันนอกเช่นเดียวกัน เกณฑ์กำรวินิจฉัยแบ่งออกเป็นเกณฑ์หลัก (major criteria) และ        

เกณฑ์ประกอบ (minor criteria) โดยหำกไม่มีประวัติครอบครัวเป็น IP กำรวินิจฉัยต้องมีเกณฑ์หลักอย่ำงน้อย 1 ข้อ        

แต่หำกมีประวัติมำรดำเป็น IP แล้ว กำรมีเกณฑ์ประกอบเพียง 1 ข้อ ก็สำมำรถให้กำรวินิจฉัยโรคนี้ได้ (ตำรำงที่ 4)

ตารางที่ 4  เกณฑ์กำรวินิจฉัยโรค incontinentia pigmenti (ดัดแปลงจำกเอกสำรอ้ำงอิงที่ 17)

Major criteria

•  Typical neonatal rash with erythema and vesicles (Stage 1)

•  Verrucous papules or plaques along Blaschko’s lines (Stage 

2)

•  Typical hyperpigmentation along Blaschko’s lines fading in

 adolescence (Stage 3)

•  Linear, atrophic, hairless lesions on limbs (Stage 4) or 

 scarring alopecia of the vertex (Stages 3 or 4)

•  Teeth: dental agenesis (hypodontia or oligodontia), 

 shape anomalies (peg-shaped incisors, conical teeth, 

 molar cusp pattern alteration) and delayed eruption

•  Common recurrent rearrangement (deletion rearrangement

 of exons 4 to 10 of IKBKG gene)

Minor criteria

•  Eosinophilia (Stage 1)

•  Hair: alopecia or woolly hair (dull and 

dry)

•  Nails: punctuate depressions, 

 onychogryphosis (ram’s horn nails)

•  Mammary gland involvement 

 (hypoplasia, asymmetry, hypogalactia) 

and/or nipple involvement (inverted 

nipples, supernumerary, difficulty in 

feeding)

•  Characteristic skin histology

•  Retina: peripheral neovascularization

IKBKG, inhibitor of nuclear factor kappa B kinase regulatory subunit gamma
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กำรตรวจเพิ่มเติมที่ช่วยในกำรวินิจฉัย ได้แก่ กำรตรวจพบ eosinophil จำกตุ่มน�้ำ หรือกำรตรวจเลือดพบ 

eosinophilia ในรอยโรคระยะที่ 1 อำจพิจำรณำกำรส่งตรวจชิ้นเนื้อ (skin biopsy) ซ่ึงจะพบลักษณะแตกต่ำงกัน           

ตำมระยะของรอยโรค ส่วนกำรตรวจทำงพันธุศำสตร์พบ derangement ของยีน IKBKG สำมำรถช่วยยืนยันกำรวินิจฉัย

ได้

การดูแลรักษา

กำรดูแลรักษำผิวหนังขึ้นกับอำกำรของผู้ป่วย หำกมีกำรอักเสบมำกของรอยโรคในระยะที่ 1 และ 2 (inflam-

matory และ verrucous) สำมำรถใช้ยำทำสเตียรอยด์ได้ และควรเฝ้ำระวังกำรติดเชื้อแทรกซ้อนที่ผิวหนัง กำรรักษำ

ภำวะผิวสีเข้มผิดปกติของรอยโรคระยะ hyperpigmented ด้วยเลเซอร์ อำจท�ำให้เกิดกำรอักเสบของรอยโรคได้ จึงควร

อธิบำยให้ผู้ปกครองเข้ำใจกำรด�ำเนินโรคว่ำ รอยโรคดังกล่ำวสำมำรถจำงลงเองได้และไม่จ�ำเป็นต้องรักษำ อย่ำงไรก็ตำม

ผู้ป่วยควรได้รับกำรตรวจติดตำมโดยแพทย์ผิวหนังอย่ำงน้อยทุก 3 เดือนในขวบปีแรก และต่อไปปีละครั้ง เพื่อประเมิน

และติดตำมกำรด�ำเนินโรค รวมทั้งให้ค�ำแนะน�ำเร่ืองกำรป้องกันตนเองจำกแสงแดด (photoprotection) อีกด้วย      

นอกจำกนี้ผู้ป่วย IP ยังควรได้รับกำรดูแลโดยสหสำขำวิชำชีพ เนื่องจำกผู้ป่วยกลุ่มนี้อำจมีควำมผิดปกติได้หลำยระบบ         

ดังกล่ำวข้ำงต้น ผู้ป่วยจึงควรได้รับกำรตรวจประเมินทำงระบบประสำทและตรวจติดตำมอย่ำงต่อเนื่อง หำกพบอำกำร

ผิดปกติ แนะน�ำให้ตรวจเพิ่มเติมด้วยเอ็มอำร์ไอสมอง หรือตรวจภำพคลื่นไฟฟ้ำสมอง (electroencephalogram, EEG)  

นอกจำกนี้ผู้ป่วยควรได้รับกำรตรวจตำโดยจักษุแพทย์แต่เนิ่น ๆ เช่นกัน เนื่องจำกอำจพบควำมผิดปกติของหลอดเลือด

บริเวณจอตำ (retinal vasculopathy) ซ่ึงหำกรักษำช้ำอำจเกิดจอประสำทตำลอก (retinal detachment) และส่ง         

ผลให้ตำบอดได้17  

ภาวะแทรกซ้อนและการพยากรณ์โรค

ภำวะแทรกซ้อนและกำรพยำกรณ์โรคขึ้นอยู ่กับกำรพบควำมผิดปกติของระบบอื่น ๆ ร่วมด้วยหรือไม่                     

โดยเฉพำะอย่ำงยิ่งควำมผิดปกติของระบบประสำทและควำมผิดปกติของตำ ซึ่งแม้อำกำรทำงระบบประสำทจะไม่ได้อยู่

ในเกณฑ์กำรวินิจฉัย และสำมำรถพบได้เพียงร้อยละ 30 แต่อำจส่งผลกระทบที่รุนแรงต่อชีวิตได้ เช่น ชัก (ร้อยละ 42), 

ศีรษะเล็ก (microcephaly), motor impairment, สติปัญญำบกพร่อง (intellectual disability) และภำวะบกพร่อง

ทำงกำรเรียนรู้ (learning difficulties) โดยร้อยละ 88 ของอำกำรทำงระบบประสำทเหล่ำนี้เกิดในขวบปีแรก17,19

สรุป
โรคตุ่มน�้ำพองและแผลถลอกในทำรกแรกเกิดที่เกิดจำกโรคทำงพันธุกรรม แม้จะเป็นภำวะที่พบได้ไม่บ่อยนัก 

แต่กมี็ควำมส�ำคัญในทำงเวชปฏิบตัเินือ่งจำกอำจพบร่วมกับควำมผดิปกตขิองระบบอืน่ ๆ  และมภีำวะแทรกซ้อนทีอั่นตรำย

ถึงชีวิตได้ ดังนั้นแพทย์จึงควรสำมำรถให้กำรวินิจฉัยโรคได้อย่ำงถูกต้อง เพื่อน�ำไปสู่กำรตรวจเพิ่มเติมและกำรรักษำ            

ที่เหมำะสมต่อไป 
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