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ภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำำ�เนิิด
 (Congenital Hypothyroid)

คมศักดิ ์ศรีลัญฉกร

ภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิดเป็็นภาวะที่่�พบได้้บ่่อยในทารก โดยส่่วนใหญ่่ภาวะนี้้�พบได้้ตั้้�งแต่่            

แรกคลอด และมีีส่่วนน้้อยที่่�พบได้้ภายหลััง ภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิดเกิิดได้้จากหลายสาเหตุุซึ่่�งต้้อง        

อาศััยการวิินิิจฉััยเพื่่�อนำไปสู่่�การรัักษาที่่�ถููกต้้อง เพื่่�อป้้องกัันภาวะบกพร่่องทางสติิปััญญาที่่�อาจจะเกิิดขึ้้�น โดยก่่อนที่่�

จะสามารถเข้้าใจการวิินิิจฉััยแยกโรคและการรัักษาภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิด ต้้องมีีความเข้้าใจเกี่่�ยวกัับ

ภาวะปกติิของการพััฒนาของต่่อมไทรอยด์์ในทารกก่่อน1,2

ภาวะปกติิของการพัฒนาของต่่อมไทรอยด์์
	 ทารกในครรภ์ท์ี่่�มีีการเจริญิเติบิโตจะมีีการพััฒนาของต่อ่มไทรอยด์โ์ดยมีีกระบวนการสำคััญอยู่่� 2 ขั้้�นตอน 

คืือ กระบวนการสร้้างต่่อมไทรอยด์์ และกระบวนการสร้้างและหลั่่�งไทรอยด์์ฮอร์์โมน3,4

1.	 กระบวนการสร้้างต่่อมไทรอยด์์ กระบวนการนี้้�เริ่่�มต้้นตั้้�งแต่่ทารกในครรภ์์ โดยระยะแรกทารกในครรภ์์

จะมีีการพััฒนาของต่่อมไทรอยด์์ต้ั้�งแต่่อายุุครรภ์ประมาณ 2 สััปดาห์์ โดยต่่อมไทรอยด์์จะเจริิญมาจากส่่วนของ 

primitive pharyngeal pouch และ 4th pharyngeal pouch โดยอาศััย thyroid transcription factor ได้้แก่่ 

NKX2.1, FOXE1, NKX2.5 และ PAX8

2.	 กระบวนการสร้้างและหลั่่�งไทรอยด์์ฮอร์์โมน กระบวนการนี้้�เริ่่�มต้้นเมื่่�อทารกในครรภ์์สามารถสร้้าง           

ต่อ่มไทรอยด์ไ์ด้้แล้ว้ ซึ่่�งต่่อมไทรอยด์์ของทารกสามารถมีีการหลั่่�งของฮอร์์โมนได้้เองและไทรอยด์ฮ์อร์์โมนอีีกส่ว่นหน่ึ่�ง

จะได้้มาจากมารดาผ่่านรก โดยกระบวนการสร้้างและหลั่่�งไทรอยด์์ฮอร์์โมน มีีดัังนี้้� 
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a.	 การทำงานของต่่อมไทรอยด์์ถููกควบคุุมโดย hypothalamic-pituitary-thyroid axis (HPT) โดย

เริ่่�มต้้นจากสมองส่่วนไฮโปทาลามััส (hypothalamus) หลั่่�ง thyrotrophin-releasing hormone 

(TRH) มากระตุ้้�นต่่อมใต้้สมองส่่วนหน้้า (anterior pituitary gland) ให้้หลั่่�ง thyroid-stimulating 

hormone (TSH) และ TSH ก็็จะจัับตััวกัับ TSH receptor (TSHR) ที่่�ต่่อมไทรอยด์์เพื่่�อกระตุ้้�น           

ให้้เกิิดการสร้้าง thyroglobulin

b.	ต่่อมไทรอยด์์ยัังมีีการดููดซึึมไอโอดีีน (iodine trapping) โดยผ่่าน sodium iodide symporter 

(NIS) และใช้้โปรตีีน pendrin ดููดซึึมเข้้าสู่่�บริิเวณ colloid 

c.	 เมื่่�อมีีการสร้้าง thyroglobulin และการดููดซึึมไอโอดีีนแล้้ว สารทั้้�งสองตััวจะเกิิดกระบวนการ            

oxidation และ organification ให้้มีีการสร้้างเป็็น monoiodotyrosine (MIT) และ diiodotyro-

sine (DIT) โดยอาศััยเอนไซม์์ thyroperoxidase (TPO) และ hydrogen peroxide (H2O2)

d.	สารสองตััว คืือ MIT และ DIT จะมีีการรวมตััวกััน โดย MIT รวมกัับ DIT จะกลายเป็็น T3 และ DIT 

รวมกัับ DIT จะกลายเป็็น T4 โดยการรวมตััวกัันยัังต้้องอาศััยเอนไซม์์ TPO เป็็นตััวช่่วย

e.	 เมื่่�อเกิิดการสร้้าง T3 และ T4 แล้้วจะถููกส่่งออกมายัังกระแสเลืือดโดยผ่่านช่่องที่่�ช่ื่�อว่่า MCT8           

และมีีการดููดไอโอดีีนกลัับ (iodine recycling) โดย iodotyrosine dehalogenase 1 (DEHAL1) 

เพื่่�อนำไอโอดีีนกลัับไปใช้้ไหม่่

f.	 เมื่่�อ T3 และ T4 หลั่่�งออกมาในกระแสเลืือดจะจัับกัับโปรตีีนส่่วนใหญ่่ที่่�ชื่่�อว่่า thyroid binding 

globulin (TBG) และออกฤทธิ์์�ได้้โดยเปลี่่�ยนเป็็น free form 

วิิธีีการคััดกรองภาวะพร่่องฮอร์์โมนไทรอยด์์แต่่กำำ�เนิิดในทารกแรกเกิิด 
(Neonatal TSH screening)5

ในประเทศไทยทารกแรกเกิิดจะได้้รัับการตรวจคััดกรองภาวะพร่่องฮอร์์โมนไทรอยด์์แต่่กำเนิิด โดยการ         

เจาะเลืือดที่่�ส้้นเท้้าใส่่กระดาษกรอง (dried blood spot, DBS) ในช่่วงอายุุประมาณ 48-72 ชั่่�วโมงหลัังคลอด            

โดยการคััดกรองของประเทศไทยจะทำการตรวจระดัับ TSH เพีียงตััวเดีียว ส่่งตรวจท่ี่�กรมวิิทยาศาสตร์์การแพทย์์ 

หากระดัับ TSH มากกว่่า 25 mU/L จะถืือว่่าผลคััดกรองผิิดปกติิ (positive screening) แต่่ในบางโรงพยาบาล                 

จะใช้้การคััดกรองด้้วยวิิธีีที่่�แตกต่่างกััน จึึงอาจใช้้ระดัับ TSH ที่่�ไม่่เท่่ากััน

ในบางกรณีีแนะนำให้้มีีการคััดกรองครั้้�งที่่�สอง (second TSH screening) ในกลุ่่�มทารกที่่�มีีความเสี่่�ยงดััง

ต่่อไปนี้้�

-	 ทารกคลอดก่่อนกำหนด อายุุครรภ์์น้้อยกว่่า 37 สััปดาห์์

-	 ทารกที่่�ป่่วยหลัังจากคลอด
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-	 ทารกน้้ำหนัักแรกเกิิดน้้อยกว่่า 2,500 กรััม

-	 ครรภ์์แฝด

ขั้้�นตอนในการวินิิจิฉัยัแยกโรคของทารกที่่�ผลคัดักรองฮอร์โ์มนไทรอยด์ผ์ิดิปกติิ
1.	 การซัักประวััติิและตรวจร่่างกาย

2.	 การตรวจทางรัังสีีวิิทยา 

3.	 การวิินิิจฉััยแยกโรค

4.	 การรัักษา

1. การซัักประวััติิและตรวจร่่างกาย

1.1	ต รวจสอบเวลาในการตรวจคัดักรอง (TSH screening) ว่า่เจาะเลืือดที่�อายุุ 48-72 ชั่่�วโมงหลัังคลอด

จริิงหรืือไม่่

1.2	 การซัักประวััติิและตรวจร่่างกาย

- 	ปร ะวััติโิรคประจำตััวของมารดา โรคไทรอยด์ข์องมารดา ประวััติริัับประทานยาต้า้นไทรอยด์ร์ะหว่า่ง

ตั้้�งครรภ์์หรืือไม่่

- 	ปร ะวััติิระหว่่างคลอดและหลัังคลอด เช่่น เด็็กทารกได้้รัับการทา povidone iodine เป็็นจำนวน

มากหรืือไม่่

- 	 อาการของทารก มีีอาการของภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนหรืือไม่่ เช่่น ตััวเหลืืองนาน นอนเยอะ 

ท้้องผููก กล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง สะดืือจุ่่�น (ตารางที่่� 1)

- 	ตร วจร่่างกายทารกว่่ามีีความผิิดปกติิของอาการบางอย่่างหรืือไม่่ เช่่น มีีผมผิิดปกติิ ปากแหว่่ง   

เพดานโหว่่ หรืือมีีภาวะคอโต (goiter) 

	 การตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการ เจาะเลืือดตรวจค่่า FT4 และ TSH ในทารกทุุกรายที่่�มีีประวััติิ positive 

screening และเทีียบกัับค่่าปกติิตามอายุุ (ตารางที่่� 2 และ 3) ในรายที่่�สามารถส่่ง thyroglobulin เพิ่่�มเติิมได้้             

อาจจะพิิจารณาส่่งเพื่่�อช่่วยในการวิินิิจฉััยแยกโรค

2. การตรวจทางรัังสีีวิิทยา 

ในสถานที่่�ที่่�ไม่่สามารถทำได้้หรืือมีีข้้อจำกััด อาจจะไม่่มีีความจำเป็็นต้้องส่่งตรวจทัันทีี
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ตารางที่่� 1	 อาการและอาการแสดงของภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนในช่่วงอายุุต่่าง ๆ  

ตารางที่่� 2	 ค่่าปกติิตามอายุุของ free thyroxine (FT4) (ดััดแปลงจากเอกสารอ้้างอิิงที่่� 6 และ 7)

ตารางที่่� 3	 ค่่าปกติิตามอายุุของ thyroid-stimulating hormone (TSH)

ทารกแรกคลอด

ตััวเหลืืองนาน

บวม

ทานนมน้้อยลง

อุุณหภููมิิร่่างกายต่่ำ

ท้้องโต

กระหม่่อมหลัังเปิิดกว้้าง

อายุุ

แรกเกิิดครบกำหนด - 4 วััน

5-14 วััน

15-30 วััน

1-11 เดืือน

1-18 ปีี

อายุุ

แรกเกิิดครบกำหนด

1 วััน

2 วััน

3 วััน

4 วััน - 5 เดืือน

6 เดืือน - 13 ปีี

14-18 ปีี

ทารกหลัังคลอด 1 เดืือนแรก

หายใจเหนื่่�อย

ท้้องผููก

เชื่่�องช้้า

ตััวลาย

ซึึมลง 

ค่่าปกติิของ FT4 (ng/dL)

0.9-4.4

1.1-3.2

0.7-2.5

0.9-1.7

0.9-1.4

ค่่าปกติิของ TSH (mU/L)

2.4-24.0

1.9-17.6

1.4-13.1

0.9-9.7

0.7-4.8

0.7-4.2

0.5-3.4

ทารกอายุุ 1-3 เดืือน

ลิ้้�นจุุกปาก

ท้้องผููก

สะดืือจุ่่�น

บวมทั้้�งตััว 
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2.1 อััลตราซาวนด์์ต่่อมไทรอยด์์

	 เป็็นเคร่ื่�องมืือท่ี่�มีีความสำคััญในการช่วยหาสาเหตุุของภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิดได้้             

อย่่างรวดเร็็ว เพื่่�อดููลัักษณะของต่่อมไทรอยด์์ว่่าเป็็นอย่่างไร โดยต้้องอาศััยรัังสีีแพทย์์ที่่�มีีความเชี่่�ยวชาญในการดููเพื่่�อ

ประเมิินลัักษณะต่่อมไทรอยด์์ว่่ามีีการพััฒนาอย่่างสมบููรณ์์หรืือไม่่ 

2.2	 การตรวจสแกนต่่อมไทรอยด์์ (Thyroid scan)

	 เป็็นเคร่ื่�องมืืออีีกชนิดที่่�ช่่วยหาสาเหตุุของภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิด โดยการใช้้สารรัังสีี 

technetium-99m สแกนเพ่ื่�อดููลัักษณะของต่่อมไทรอยด์์ และต่่อมไทรอยด์์ท่ี่�เจริิญอยู่่�ผิิดที่่� (ectopic thyroid)         

เช่่น lingual thyroid

2.3	 Perchlorate discharge test

	 เป็็นการตรวจที่่�ช่่วยวิินิิจฉััยในกรณีีที่่�สงสััยภาวะที่่�มีีต่่อมไทรอยด์์ปกติิแต่่ไม่่สามารถสร้างไทรอยด์์

ฮอร์์โมนได้้ (thyroid dyshormonogenesis) โดยการตรวจวิิธีีนี้้�จะช่่วยดููการดููดซึึม perchlorate เมื่่�อเทีียบกัับ 

iodine ในกรณีีที่่�สงสััยภาวะ dyshormonogenesis หลัังสแกนจะพบว่่าความเข้้มของสารรัังสีีจะลดลงมากกว่่า          

ร้้อยละ 10

3. การวิินิิจฉััยแยกโรค 

หลัังจากได้้ผลตรวจทางห้้องปฏิิบััติการและผลตรวจทางรัังสีีวิิทยาข้้างต้้นแล้้ว จะสามารถวินิิจฉััยแยกโรค

ของภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิดต่่อได้้ (แผนภููมิิที่่� 1)

3.1	 เมื่่�อพบภาวะต่่อมไทรอยด์์สร้้างไม่่สมบููรณ์์หรืือไม่่สร้้างเลย (thyroid dysgenesis) ให้้ดููลัักษณะของ

ภาวะร่่วมต่่าง ๆ ที่่�อาจพบร่่วมกัันได้้ ตััวอย่่างภาวะร่่วมและความผิิดปกติิของยีีนที่่�เกี่่�ยวข้้อง ดัังแสดงในตารางที่่� 4 

ซึ่่�งหากไม่่พบภาวะร่่วมเหล่่านี้้�อาจจะเป็็นจากที่่�ยัังไม่่ทราบสาเหตุุแน่่ชััดในปััจจุุบััน

3.2	 เมื่่�อพบภาวะต่่อมไทรอยด์์สร้้างได้้สมบููรณ์์แต่่มีีภาวะพร่่องฮอร์์โมนไทรอยด์์ร่่วมด้้วย ให้้ดููลัักษณะของ

ผู้้�ป่่วยต่่อว่่ามีีคอพอกร่่วมด้้วยหรืือไม่่ และส่่งตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการเพิ่่�มเติิมด้้วย perchlorate discharge test 

เพื่่�อวิินิิจฉััยแยกโรคต่่อ

a.	ถ้ า้พบว่า่ normal perchlorate discharge test ให้ค้ิดิถึึงความผิดิปกติขิอง thyroglobulin (TG), 

DEHAL1 และ sodium iodide symporter (NIS)

b.	ถ้้าพบว่่า abnormal perchlorate discharge test ให้้คิิดถึึงความผิิดปกติิของ pendrin, thyro-

peroxidase และการกลายพัันธุ์์�ของ DUOX2 และ DUOXA2

	ตัั วอย่่างภาวะที่่�มีีต่่อมไทรอยด์์ปกติิแต่่ไม่่สามารถสร้้างไทรอยด์์ฮอร์์โมนได้้ (thyroid dyshormono-

genesis) ที่่�เกิิดจากความผิิดปกติิของยีีน ดัังแสดงในตารางที่่� 5
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แผนภููมิิที่่� 1  การวิินิิจฉััยแยกโรคภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิด

PDT, perchlorate discharge test; PDS, Pendred syndrome

ตารางที่่� 4  ตััวอย่่างความผิิดปกติิของยีีนที่่�เกี่่�ยวข้้องกัับ thyroid dysgenesis (ดััดแปลงจากเอกสารอ้้างอิิงที่่� 8 และ 9)

ความผิิดปกติิของยีีน

FOXE1

NKX2-1

NKX2-5

PAX8

JAG1

GLIS3

ลัักษณะอาการ

Cleft palate, bifid epiglottis, choanal atresia, spiky hair (Bamforth-Lazarus syndrome)

Interstitial lung disease, chorea

Congenital heart disease

Urogenital abnormalities

Alagille syndrome (variable liver, heart, eye, skeletal, facial defects), 	

congenital heart disease

Neonatal diabetes mellitus, developmental delay, congenital glaucoma, 		

hepatic fibrosis, polycystic kidneys
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4. การรัักษา

การรัักษาภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิด ให้้การรัักษาด้้วยยา levothyroxine (L-T4) โดยการเริ่่�ม

รัักษาขึ้้�นกัับระดัับ FT4 และ TSH จากการตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการ (ตารางที่่� 6) (แผนภููมิิที่่� 2)  แนะนำให้้ยา L-T4 

ในรููปแบบของยาเม็ด็ ไม่่ใช้ใ้นรููปแบบยาน้้ำ แนะนำรัับประทานยาตอนท้อ้งว่า่งและหลีีกเล่ี่�ยงการรัับประทานร่ว่มกัับ

นม ไฟเบอร์์ แคลเซีียม และธาตุุเหล็็ก

ขนาดของยา L-T4 ที่่�ใช้้ในการรัักษาขึ้้�นกัับระดัับ FT4 ตั้้�งต้้น ดัังแสดงในแผนภููมิิที่่� 3 จากนั้้�นตรวจติิดตาม 

ดัังนี้้�

-	ตร วจติิดตามครั้้�งแรก ภายใน 1-2 สััปดาห์์ และทุุก 2 สััปดาห์์ จนกว่่าระดัับ TSH ปกติิ 

-	 อายุุ 1 ปีีแรก : ตรวจติิดตามทุุก 1-3 เดืือน

-	 อายุุ 1-3 ปีี : ตรวจติิดตามทุุก 2-4 เดืือน

-	 กรณีีปรัับขนาดหรืือเปลี่่�ยนยี่่�ห้้อยา : ตรวจติิดตามที่่� 4-6 สััปดาห์์หลัังปรัับยา 

-	 เป้้าหมาย : ระดัับ TSH ปกติิ และ FT4 อยู่่�ในช่่วงระดัับบน (upper half) ของค่่าปกติิตามอายุุ

ตารางที่่� 5 	ตััวอย่่างความผิิดปกติิของยีีนที่่�เกี่่�ยวข้้องกัับ thyroid dyshormonogenesis (ดััดแปลงจากเอกสารอ้้างอิิงที่่� 10 

และ 11)

ความผิิดปกติิของยีีน

SLC5A5 (NIS)

SLC26A4 (PDS)

TG

TPO

DUOX2

DUOXA2

DEHAL1

ลัักษณะอาการ

- Hypothyroidism with goiter

- Congenital bilateral sensory neural hearing loss

- Goiter (develops in childhood)

- Mild hypothyroidism (often miss from newborn screening)

- Euthyroid to severe hypothyroidism

- Congenital goiter or develop goiter soon after birth

- Severe hypothyroidism 

- Congenital goiter

- Hypothyroidism with goiter

- Hypothyroidism with goiter

- Normal thyroid function in newborn screening

- Goiter and excessive urinary DIT/MIT 

DIT, diiodotyrosine; MIT, monoiodotyrosine; NIS, sodium iodide symporter; PDS, Pendred syndrome
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แผนภููมิิที่่� 2  การรัักษาภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิด (ดััดแปลงจากเอกสารอ้้างอิิงที่่� 5)

ตารางที่่� 6	 การรัักษาภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิด (ดััดแปลงจากเอกสารอ้้างอิิงที่่� 5)

TSH, thyroid-stimulating hormone; FT4, free thyroxine; L-T4, levothyroxine

ผลตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการ

	 FT4 (ng/dL)	 TSH (mU/L)

	 ต่่ำ	ทุ ุกค่่า

	ทุ ุกค่่า	 >20

	ป กติิ	 6-20

	ป กติิ	 <6

การรัักษา

	

เริ่่�มยา levothyroxine (L-T4) ทัันทีี

เริ่่�มยา L-T4 ทัันทีี 

พิิจารณาร่่วมกัับผู้้�ปกครอง ดัังนี้้�

	 -	 เริ่่�มยา L-T4 ทัันทีี หรืือ 

	 -	ร ออีีก 2 สััปดาห์์ ตรวจ TSH และ FT4 ซ้้ำ

	 -	 Thyroid imaging* 

ไม่่ต้้องติิดตาม 

*พิิจารณาตรวจในสถาบัันที่่�สามารถตรวจได้้
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ระยะเวลาในการรัักษาภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิด ให้้รัักษานานอย่่างน้้อย 3 ปีี และประเมิินซ้้ำ

ในผู้้�ป่่วยที่่�ไม่่จำเป็็นต้้องเพิ่่�มขนาดยาในระหว่่างการรัักษา และในผู้้�ป่่วยที่่�ไม่่พบความผิิดปกติิของต่่อมไทรอยด์์หรืือ

ความผิิดปกติิทางพัันธุุกรรม สามารถลองหยุุดยาได้้

สรุุป 
ภาวะพร่่องไทรอยด์์ฮอร์์โมนแต่่กำเนิิดเป็็นภาวะที่่�มีีความจำเป็็นต้้องรีีบให้้การรัักษาอย่่างถููกวิิธีี เนื่่�องจาก    

ส่่งผลต่่อชีีวิิตของผู้้�ป่่วยโดยเฉพาะด้้านพััฒนาการ การรัักษาภาวะนี้้�ต้้องอาศััยการรัักษาเบื้้�องต้้นโดยกุุมารแพทย์์        

อย่่างถููกต้้องและรวดเร็็วซึ่่�งจะทำให้้ผู้้�ป่่วยมีีการเจริิญเติิบโตทั้้�งทางร่่างกายและจิิตใจใกล้้เคีียงปกติิมากที่่�สุุด 

แผนภููมิิที่่� 3  ขนาดยา levothyroxine (L-T4) ที่่�ใช้้ในการรัักษา (ดััดแปลงจากเอกสารอ้้างอิิงที่่� 5)
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