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ภาวิะนำำาดคีั�ง นำทารกุ
(Neonatal Cholestasis)

สุ า อุย กิลุ ตุร
ทิ ทิ จุรญิ

ร ุ  จุ ศรส ส ิ 

บทนำำาและระบาดวิทิยา
ภิาวะน์�ำดีคุั�งใน์ทารก (neonatal cholestasis) คุ้อ ภิาวะที�มีการสร้างหัร้อการไหัล้ของน์�ำดีผิิดปกติ จุึงเกิด

การคุั�งของสารตัวกล้างใน์ตบั เช�น์ บิล้ิรูบิน์หัร้อกรดน์�ำดี ส�งผิล้ใหั้แสดงอาการตัวตาเหัล้้อง หัร้อตรวจุเล้้อดพบระดับ 

direct bilirubin สูงกว�าปกติ รายงาน์คุวามชุกของภิาวะน์�ำดีคุั�งใน์ทารกพบประมาณ์ 1 ใน์ 2,500 ของทารกเกิด         

มชีพี1 ภิาวะน์�ำดคีุั�งใน์ทารกเกดิได้จุากหัล้ายสาเหัต ุโดยสาเหัตทุี�พบบ�อยที�สดุ คุอ้ โรคุท�อน์�ำดตีบีตนั์ (biliary atresia, 

BA) พบร้อยล้ะ 25-452 ส�วน์ที�พบบ�อยรองล้งมา ได้แก� โรคุตับพัน์ธ์ุกรรม (ร้อยล้ะ 25) แล้ะโรคุตับเมแทบอล้ิก            

(ร้อยล้ะ 20)3 ใน์อดีตภิาวะตับอักเสบใน์ทารกโดยไม�ทราบสาเหัตุ (idiopathic neonatal hepatitis, INH) พบบ�อย

ที�สุด โดยมีรายงาน์อุบัติการณ์์ ึง 1 ใน์ 4,800 ึง 1 ใน์ 9,000 ของทารกเกิดมีชีพ4 แต�ปัจุจุุบัน์มีคุวามก้าวหัน์้าใน์    

การตรวจุทางพัน์ธ์ุศาสตร์ เช�น์ whole-exome sequencing, next-generation DNA sequencing ทำใหั้               

วิน์ิจุฉีัยโรคุได้แม�น์ยำขึ�น์ แล้ะการวิน์ิจุฉีัย INH ล้ดน์้อยล้ง 

 

คำานำยิาม1,2

หัากทารกยังคุงมีภิาวะตัวเหัล้้องเม้�ออายุมากกว�า 2 สัปดาห์ั คุวรได้รับการตรวจุเล้้อดเพ้�อประเมิน์ภิาวะ        

น์�ำดีคุั�งโดยใช้เกณ์ ์การวิน์ิจุฉีัยจุากระดบับิล้ิรูบิน์ คุ้อ 

- ระดับ direct bilirubin (DB) มากกว�า 1 มก /ดล้  หัาก total bilirubin (TB) น์้อยกว�า 5 มก /ดล้  หัร้อ 

- ระดับ DB มากกว�าร้อยล้ะ 20 ของ TB หัาก TB มากกว�าหัร้อเท�ากับ 5 มก /ดล้
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อย�างไรก็ตามมีผิู้เชี�ยวชาญแน์ะน์ำใหั้วิน์ิจุฉีัยภิาวะน์�ำดีคุั�งใน์กรณ์ีที�มีระดับ DB มากกว�า 1 มก /ดล้  ทุกราย 

โดยไม�ขึ�น์กับระดับ TB รวมทั�งใน์ทารกอายุน์้อยกว�า 5 วัน์ ที�มีระดับ DB มากกว�า 0 3-0 5 มก /ดล้  หัร้อมีระดับ DB 

มากกว�าร้อยล้ะ 10 ของ TB

สาเหตุ
สาเหัตุของภิาวะน์�ำดคีุั�งใน์ทารกเกิดจุากคุวามผิดิปกตขิองทางเดนิ์น์�ำด ี(biliary tract) เน์้�อตบั (hepatocel-

lular) แล้ะโรคุที�เกี�ยวข้องกับอวัยวะหัล้ายระบบ ดังแสดงใน์ตารางที� 1

ตารางที� 1  สาเหัตุของภิาวะน์�ำดีคุั�งใน์ทารก 

าเ ตุ

คุวามผิิดปกติของทางเดิน์น์�ำดี 

โรคุติดเช้�อ 

ชีวพิษ (toxin)

โรคุต�อมไร้ท�อ 

โรคุตับพัน์ธ์ุกรรม 

โรคุตับเมแทบอล้ิก

คุวามผิิดปกติของการขน์ส�ง             

บิล้ิรูบิน์

อ้�น์  

โรค

Biliary atresia, choledochal cyst, cholelithiasis, inspissated bile plug            

syndrome, non-syndromic paucity of bile duct, Caroli disease, congenital 

hepatic fibrosis, neonatal sclerosing cholangitis

TORCHs (toxoplasma, rubella, CMV, herpes simplex, syphilis)

ไวรัส (HIV, adenovirus, coxsackie, HBV, parvovirus B19) 

แบคุทีเรีย  

ยา, total parenteral nutrition, endotoxin

Hypothyroidism, panhypopituitarism 

Progressive familial intrahepatic cholestasis (PFIC), Alagille syndrome, alpha-

1-antitrypsin deficiency, Nieman-Pick disease type C, Gaucher disease, 

peroxisomal disease, mitochondrial disorders, cystic fibrosis

Tyrosinemia type 1, galactosemia, neonatal intrahepatic cholestasis caused 

by citrin deficiency (NICCD), hereditary fructose intolerance, bile acid 

synthesis defects, bile acid conjugation defects, glycogen storage disease 

type IV, fatty acid oxidation defect, urea cycle defects, lipid storage disease

Rotor syndrome, Dubin-Johnson syndrome

ตับอักเสบใน์ทารกโดยไม�ทราบสาเหัตุ, shock, neonatal lupus erythematosus, 

hemophagocytic lymphohistiocytosis, arthrogryposis-renal dysfunction-

cholestasis (ARC) syndrome, trisomy 21/13/18

(เรียบเรียงโดย พญ ชมชน์ทั ทับเจุริญ ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 2, 5)
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อากุารและอากุารเเสดงของโรคที�ทำา ห�เกุดิภาวิะนำำาดคีั�ง นำทารกุ
ทารกที�มีตัวเหัล้้องที�อายุ 2 สัปดาหั์ พบได้ประมาณ์ร้อยล้ะ 2 4-15 ของทารกแรกเกิดทั�งหัมด6,7 ทั�งน์ี�การ

สังเกตเหั็น์ได้ด้วยตาเปล้�าน์ั�น์ ทารกต้องมีระดับ total bilirubin เกิน์ 2 5-3 0 มก /ดล้ 1 ซึิ�งไม�สามาร แยก indirect 

หัร้อ direct hyperbilirubinemia ได้ อย�างไรก็ตามพบว�าผิู้เล้ี�ยงดูอาจุไม�สามาร สังเกตได้ว�าทารกน์ั�น์มีตัวเหัล้้อง

ใน์ทารกอายุ 2 สัปดาหั์ที�กิน์น์มแม� ไม�มีปัสสาวะสีเข้มหัร้ออุจุจุาระสีซิีด ร�วมกบัตรวจุร�างกายปกติ สามาร

สังเกตอาการแล้ะน์ัดติดตามอาการอีก 1 สัปดาหั์ หัากยังมีภิาวะตัวเหัล้้องอยู�ใหั้พิจุารณ์าตรวจุทางหั้องป ิบัติการ

เพิ�มเตมิ กล้ไกของ breast milk jaundice ซิึ�งเปน็์ชน์ดิ indirect hyperbilirubinemia ยงัไม�ทราบชดัเจุน์ สนั์น์ษิฐาน์

ว�าอาจุเกิดจุากเอน์ไซิม์ beta-glucuronidase ใน์น์มแม�เปล้ี�ยน์ conjugated bilirubin เป็น์ unconjugated      

bilirubin ทารกม ีenterohepatic circulation เพิ�มขึ�น์ แล้ะสาร pregnane-3α, 20β-diol ใน์น์มแม�ยบัยั�งเอน์ไซิม์ 

uridine 5’-diphospho-glucuronosyltransferase (UGT) ซิึ�งใช้ใน์กระบวน์การ conjugation ของบิล้ิรูบิน์ใน์  

เซิล้ล้์ตับ8

ึงแม้ว�าทารกแรกเกิดที�มีตัวเหัล้้องมักเป็น์ชน์ิด indirect hyperbilirubinemia แต�ทารกที�ยังมีตัวเหัล้้อง

เม้�ออายุมากกว�าหัร้อเท�ากับ 2 สัปดาหั์ คุวรได้รับการตรวจุคุ�า total แล้ะ direct bilirubin ร�วมกบัการพิจุารณ์า 

สัญญาณ์เต้อน์  จุากการซิักประวัติแล้ะตรวจุร�างกาย (ตารางที� 2 แล้ะ 3)  โดยเฉีพาะใน์รายที�มีปัสสาวะสีเข้ม 

อุจุจุาระสีซิีดหัร้อไม�มีสี (acholic stool) (รูปที� 1) ซิึ�งบ�งบอก ึงภิาวะน์�ำดีคุั�ง  

อาการอ้�น์  ที�อาจุพบร�วมด้วยได้ เช�น์ ไข้ อาเจุียน์ ซิึม ชัก ไม�กิน์น์ม คุัน์ หัร้อเล้้อดออกผิิดปกติ เป็น์ต้น์         

ซิึ�งอาการดังกล้�าวอาจุเกิดจุากการติดเช้�อ โรคุตับเมแทบอลิ้ก โรคุตับวายเฉีียบพล้ัน์ หัร้อโรคุต�อมไร้ท�อ ผิู้ปวยคุวร          

ได้รับการตรวจุเพิ�มเติม ส�งปรึกษาผิู้เชี�ยวชาญ แล้ะใหั้การดูแล้เบ้�องต้น์อย�างเหัมาะสมใหั้ทัน์ท�วงที 

รูปที� 1 ล้ักษณ์ะอุจุจุาระซีิดใน์โรคุท�อน์�ำดตีีบตัน์

 ( �ายภิาพโดย พญ จุิตรวี ฉีัตรทอง)
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ตารางที� 2  ประวตัิที�ช�วยใน์การวิน์ิจุฉีัยแยกโรคุใน์ทารกที�มีภิาวะน์�ำดีคุั�ง 

1. ประวัตัิทารกุ

เกิดก�อน์กำหัน์ด

น์�ำหัน์ักตัวแรกเกิดต�ำกว�าเกณ์ ์

เล้้อดจุางจุากเม็ดเล้้อดแดงแตก

การติดเช้�อ

การคุัดกรองทารกแรกเกิด

แหัล้�งของสารอาหัารที�ได้รับ 

การเจุริญเติบโตผิิดปกติ

อาเจีุยน์

การขับ �ายอุจุจุาระ 

สีอุจุจุาระ  

กล้ิ�น์ปัสสาวะ

เล้้อดออกผิิดปกติ

ร้องกวน์ ซึิม  

ได้รับการผิ�าตัดใน์ช�องท้อง

2. ประวัตัิกุ�อนเกิุดี

การตรวจุ ultrasonography  

ก�อน์เกิด

มารดามีตัวเหัล้้องขณ์ะตั�งคุรรภิ์

มารดามี fatty liver เฉีียบพล้ัน์

ขณ์ะตั�งคุรรภิ์

การติดเช้�อของมารดา

3. ประวัตัิครอบุครัวั

การแต�งงาน์ใน์เคุร้อญาติ 

(consanguinity) 

ตัวเหัล้้องใน์คุรอบคุรัว 

มารดาแท้งซิ�ำซิาก

เล้้อดจุางจุากการทำล้าย 

เม็ดเล้้อดแดง  

 

มคีุวามเสี�ยงต�อ neonatal hepatitis หัร้อการติดเช้�อแต�กำเน์ิด

โรคุพร�องเอน์ไซิม์ G-6PD, autoimmune hemolytic anemia, hereditary sphero-

cytosis, red cell membrane disorder อ้�น์  หัร้อ hydrops fetalis

การตดิเช้�อทางเดิน์ปัสสาวะหัร้อกระแสเล้้อด การติดเช้�อ CMV, HIV, syphilis 

Fatty acid oxidation defects#, panhypopituitarism, galactosemia, cystic fibrosis

น์มแม� น์มผิงดดัแปล้ง สารอาหัารทางหัล้อดเล้อ้ดดำ เพ้�อหัาโรคุ galactosemia, hereditary 

fructose intolerance, Intestinal Failure-Associated Liver Disease (IFALD)

โรคุทางพัน์ธ์ุกรรมแล้ะเมแทบอล้ิก

โรคุทางเมแทบอลิ้ก

- ขับ �ายได้ช้า อาจุสัมพัน์ธ์์กับโรคุ cystic fibrosis, panhypopituitarism 

- �ายเหัล้ว อาจุสัมพัน์ธ์์กับการติดเช้�อหัร้อโรคุทางเมแทบอล้ิก

สีเหัล้้องอ�อน์หัร้อซิีดขาวสัมพัน์ธ์์กับการอุดกั�น์ของทางเดิน์น์�ำดี

Maple syrup urine disease

ขาดวิตามิน์เคุหัร้อตับวาย

โรคุทางเมแทบอลิ้ก, panhypopituitarism, การติดเช้�อ

โรคุ necrotizing enterocolitis, intestinal atresia

Choledochal cyst, cholelithiasis, bowel anomalies หัร้อ syndrome ที�สงสยัต�าง 

Heterozygotes for PFIC gene mutations หัร้อ mitochondrial disorder

Neonatal long-chain 3-hydroxyacyl-coenzyme A dehydrogenase (LCHAD) 

deficiency

การตดิเช้�อ TORCH

เพิ�มคุวามเสี�ยงใน์กลุ้�มโรคุ autosomal recessive

Cystic fibrosis, α-1-antitrypsin deficiency, PFIC, Alagille syndrome

Gestational alloimmune liver disease

Spherocytosis เพิ�มภิาวะ conjugated hyperbilirubinemia

CMV, cytomegalovirus  HIV, Human Immunodeficiency Virus  PFIC, progressive familial intrahepatic cholestasis

 ปัจุจุุบัน์ประเทศไทยตรวจุคุัดกรองเฉีพาะ fatty acid oxidation defects

(เรียบเรียงโดย พญ สุธ์า เอี�ยมกุล้บุตร ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 1)
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กุาร กัุปีระวิตัิ
คุวรซิักประวัติการตั�งคุรรภิ์แล้ะการคุล้อดของมารดา ประวัติคุรอบคุรัว แล้ะประวัติของผิู้ปวย เพ้�อช�วยใน์

การวินิ์จุฉียัแยกโรคุต�าง  โดยซิกัระยะเวล้าที�เริ�มมอีาการตวัเหัล้้อง สอีจุุจุาระแล้ะปัสสาวะ อย�างไรก็ตามการสอบ าม

สีอุจุจุาระจุากผิู้เล้ี�ยงดูอาจุผิิดพล้าดได้ จุึงมีการใช้เคุร้�องม้อใน์การเทียบสีอุจุจุาระที�ผิิดปกติโดยใน์ป พ ศ  2537 

Matsui แล้ะคุณ์ะน์ำ stool color card เพ้�อใช้คุัดกรองโรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์เข้าไปอยู�ใน์สมุดสุขภิาพแม�แล้ะเด็ก               

พบว�ามีคุวามไวใน์การคุัดกรองร้อยล้ะ 76 5 แล้ะคุวามจุำเพาะร้อยล้ะ 99 9 แล้ะช�วยใหั้ทารกได้รับการทำ Kasai 

operation เร็วขึ�น์อย�างมีน์ยัสำคุัญ9 ทำใหั้มีการใช้ stool color card ใน์การคุัดกรองเบ้�องต้น์แพร�หัล้ายมากยิ�งขึ�น์ 

เน์้�องจุากสะดวกแล้ะราคุาไม�แพง 

ประวัติขณ์ะตั�งคุรรภิ์แล้ะคุล้อดของมารดา เช�น์ ไข้ ผิ้�น์ ต�อมน์�ำเหัล้้องโต บ�งบอกการติดเช้�อไวรัส แบคุทีเรีย 

แล้ะปรสิตบางชน์ิดได้ มารดาที�มีประวัติแท้งซิ�ำซิากบ�งบอกโรคุ gestational alloimmune liver disease (GALD) 

ใน์มารดาที�มอีาการคุนั์หัร้อการทำงาน์ของตบัผิดิปกตขิณ์ะตั�งคุรรภ์ิ บ�งบอกโรคุ PFIC1 โดยประวตัทิี�ช�วยใน์การวิน์จิุฉัีย

แยกโรคุใน์ทารกที�มีภิาวะน์�ำดีคุั�งแสดงใน์ตารางที� 2 

กุารตรวิจุร�างกุาย
คุวรตรวจุใหั้คุรอบคุลุ้มทุกระบบ เช�น์ หัน์้าตาผิิดปกติ (dysmorphic features) การเจุริญเติบโตช้า เสียง

หััวใจุ ระบบประสาท ล้ักษณ์ะอวัยวะเพศ เป็น์ต้น์ การตรวจุทางหัน์้าท้อง หัากพบตับแข็งแล้ะโต โดยเฉีพาะ middle 

หัร้อ left lobe อาจุบ�งบอก ึงโรคุ BA ซิึ�งอาจุพบภิาวะม้ามโตร�วมด้วยหัล้ังจุากผิ�าน์ช�วงทารกแรกเกิดไป หัากตรวจุ

พบม้ามโตที�อายุน์้อยกว�า 2-4 สัปดาหั์ อาจุบ�งบอกโรคุ storage หัร้อ hematologic disorder ต�าง  ได้  ดังแสดง

ใน์ตารางที� 3

กุารวิินำจิุฉยั
การวิน์ิจุฉีัยทารกที�มีภิาวะน์�ำดีคุั�ง อาศัยการซิักประวัติแล้ะตรวจุร�างกายเป็น์หัล้ัก น์อกจุากน์ี�ยังต้องอาศัย

การตรวจุทางห้ัองป ิบัติการแล้ะการตรวจุทางรังสีวิทยาเพิ�มเติม เช�น์ การทำอัล้ตราซิาวน์ด์ช�องท้อง เพ้�อใช้แยก

สาเหัตุตัวเหัล้้องจุากสาเหัตุน์อกตับ (extrahepatic causes) เช�น์ โรคุท�อน์�ำดีโปงพองหัร้อท�อน์�ำดีตีบตัน์ที�ใหั้                

การรักษาด้วยการผิ�าตัดโดยไม�ต้องส�งตรวจุทางหั้องป ิบัติการอ้�น์เพิ�มเติม โรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์เป็น์โรคุที�ต้องวิน์ิจุฉีัย

แล้ะรักษาโดยการผิ�าตัด hepatoportoenterostomy (Kasai operation) ภิายใน์อายุน์้อยกว�าหัร้อเท�ากบั 60 วัน์ 

เน์้�องจุากมีโอกาสประสบคุวามสำเร็จุหัล้ังผิ�าตัดสูง10 หัากผิ�าตัดที�อายุมากกว�า 60 วัน์ อาจุทำใหั้ดำเน์ิน์โรคุสู�ภิาวะ        

ตับแข็ง แล้ะต้องปลู้ก �ายตับใน์อน์าคุต ใน์รายที�ไม�ทราบการวิน์ิจุฉัียแน์�ชัด อาจุต้องพิจุารณ์าส�งตรวจุเพิ�มเติมทาง

พยาธ์ิวิทยาหัร้อส�งตรวจุทางพัน์ธ์ุศาสตร์เพ้�อย้น์ยัน์การวิน์ิจุฉีัย (รูปที� 2)
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กุารตรวัจร�างกุาย

General appearance

Vision/slit lamp   

examination

Hearing

Cardiac examination

Abdominal 

examination

Genitalia examination

กุารวัินิจฉััยโรค

- ซิึม ดูดน์มไม�ดี อาจุบ�งบอก ึง การติดเช้�อแบคุทีเรีย โรคุทางเมแทบอล้ิก เช�น์ organic 

acidemia, urea cycle defect, maple syrup urine disease (MSUD) หัร้อโรคุทาง

ระบบต�อมไร้ท�อ เช�น์ hypothyroidism, panhypopituitarism เป็น์ต้น์

- Dysmorphic features เช�น์ โรคุที�เกิดจุากคุวามผิิดปกติของโคุรโมโซิม Alagille             

syndrome พบมี broad nasal bridge, triangular facies แล้ะ deep-set eyes 

อย�างไรก็ตามมกัพบหัน์้าตาดังกล้�าวที�อายุมากกว�า 6 เด้อน์ขึ�น์ไป 

- ศีรษะเล้็ก พบได้ใน์การตดิเช้�อ cytomegalovirus (CMV), rubella, toxoplasmosis

- Chorioretinitis ใน์การติดเช้�อ CMV

- Cataracts ใน์โรคุ galactosemia, rubella

- Posterior embryotoxon ใน์ Alagille syndrome

- การตรวจุ visual acuity โดยวิธ์ี fix-and-follow ้าทารกไม�สามาร ทำได้ อาจุบ�งบอก

โรคุ septo-optic dysplasia

- การได้ยิน์บกพร�องใน์โรคุ PFIC1, tight-junction protein 2 (TJP2)

Cardiac murmur บ�งบอกโรคุหััวใจุพิการแต�กำเน์ิด เช�น์ 

- Peripheral pulmonic stenosis พบใน์ Alagille syndrome

- PDA หัร้อ septal defect ใน์การติดเช้�อ TORCH ใน์คุรรภิ์

- Septal defect ร�วมกบั midline defect พบใน์ panhypopituitarism

- Dextrocardia ใน์โรคุ Biliary Atresia Splenic Malformation (BASM) syndrome

- Superficial vein dilatation ขน์าดแล้ะ consistency ของตับแล้ะม้าม

- Splenomegaly บ�งบอกโรคุตบัแข็ง congenital infection, Nieman-Pick type C

- Palpable mass ที�ท้องด้าน์ขวาบน์ บ�งบอก choledochal cyst

- Ascites บ�งบอกโรคุตับแข็ง spontaneous perforation of bile duct

Hypoplastic genitalia ใน์เพศชาย บ�งบอก panhypopituitarism

ตารางที� 3 การตรวจุร�างกายที�ช�วยใน์การแยกโรคุใน์ทารกที�มีภิาวะน์�ำดีคุั�ง

PDA, patent ductus arteriosus  PFIC1, progressive familial intrahepatic cholestasis 1
(เรียบเรียงโดย พญ สุธ์า เอี�ยมกุล้บุตร ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 1)
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รูปที� 2  แน์วทางการวิน์ิจุฉีัยแยกโรคุเพ้�อหัาสาเหัตุใน์ทารกที�มีภิาวะตัวเหัล้้องจุากน์�ำดีคุั�ง

ARC syndrome, arthrogryposis-renal dysfunction-cholestasis syndrome  FAOD, fatty acid oxidation 

disorders  GALD, gestational alloimmune liver disease  GGT, gamma-glutamyl transpeptidase  INH, 

idiopathic neonatal hepatitis  NICCD, neonatal intrahepatic cholestasis caused by citrin deficiency  

PFIC1, progressive familial intrahepatic cholestasis  SLOS, Smith-Lemli-Opitz syndrome  TJP2, tight 

junction protein-2  TALDO-D, transaldolase deficiency  M O5B mutation, myosin 5B mutation  UTI, 

urinary tract infection

(เรียบเรียงโดย พญ สุธ์า เอี�ยมกุล้บุตร ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 1, 2, 3, 24)
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กุารตรวิจุทางห�องปี บิตักิุาร 
เพ้�อประเมิน์คุวามรุน์แรงของโรคุแล้ะช�วยวิน์ิจุฉีัยโรคุ การตรวจุเล้้อดล้ำดับแรกที�สำคุัญ คุ้อ การตรวจุคุ�า 

direct bilirubin หัากสูงบ�งบอกภิาวะน์�ำดีคุั�ง การตรวจุทางหั้องป ิบตัิการเบ้�องต้น์อาจุยังไม�สามาร ใหั้การวิน์ิจุฉีัย

โรคุได้ แพทย์คุวรพิจุารณ์าเล้้อกส�งตรวจุที�จุำเพาะเพิ�มเติมขึ�น์กบัผิู้ปวยใน์แต�ล้ะราย (ตารางที� 4)

ตารางที� 4  การตรวจุเพิ�มเติมทางหั้องป ิบัติการช�วยใน์การวิน์ิจุฉีัยแยกโรคุใน์ทารกที�มีภิาวะน์�ำดีคุั�ง 

การตรวจุเล้้อด

การตรวจุปัสสาวะ

โรคุเมแทบอล้ิกแล้ะ  

ต�อมไร้ท�อ 

โรคุติดเช้�อ

โรคุพัน์ธ์ุกรรม

CBC, total bilirubin, direct bilirubin, alanine aminotransferase, aspartate amino-

transferase, alkaline phosphatase, gamma-glutamyl transpeptidase, albumin, 

prothrombin time (PT), international normalized ratio (INR), plasma glucose

- Urinalysis, culture บ�งบอกสาเหัตุจุากทางเดิน์ปัสสาวะติดเช้�อ

- Urine reducing substances ใน์กรณ์ีที�สงสยัโรคุตบัเมแทบอล้ิก โดยการใช้น์�ำยา Benedict 

หัากได้ผิล้บวกใหั้ตรวจุดูว�าน์�ำตาล้น์ั�น์เป็น์กลู้โคุสหัร้อไม� หัากไม�ใช�กลู้โคุสแสดงว�าเป็น์น์�ำตาล้

กาแล้คุโทส อาจุบ�งบอกโรคุ galactosemia หัร้อ neonatal intrahepatic cholestasis 

caused by citrin deficiency (NICCD) หัร้ออาจุเป็น์น์�ำตาล้ฟรุกโทส 

 ใน์กรณ์ทีารกกนิ์อาหัารที�มนี์�ำตาล้ซิโูคุรสหัรอ้ฟรกุโทส อาจุบ�งบอกโรคุ hereditary fructose 

intolerance

- TSH, free T4, cortisol

- Serum ammonia, lactate, cholesterol, red blood cell galactose-1-phosphate 

uridyltransferase

- เก็บปัสสาวะส�งตรวจุ succinylacetone แล้ะ organic acids, bile salt (bile acids)

-  การตรวจุ PCR เพ้�อตรวจุหัา CMV, HSV, listeria 

- Sweat chloride analysis (serum immunoreactive trypsinogen level หัร้อ   

CFTR genetic testing)

- Gene panel หัร้อ exome sequencing

- Thoracolumbar spine X-ray เพ้�อดู butterfly vertebrae 

- Echocardiogram เพ้�อประเมิน์ cardiac anomalies ใน์ Alagille syndrome,  

Biliary Atresia Splenic Malformation (BASM) syndrome

1. กุารตรวัจทาง ้องป ิบุัติกุารเบุื้องต้น

2. กุารตรวัจจำเพาะ

(เรียบเรียงโดย พญ สุธ์า เอี�ยมกุล้บุตร ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 1) 
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น์อกจุากการตรวจุทางหั้องป ิบัติการดังกล้�าวแล้้วคุวรพิจุารณ์าปรึกษาผิู้เชี�ยวชาญด้าน์ต�าง  ได้แก� กุมาร
ศัล้ยแพทย์ กุมารแพทย์สาขาโรคุหััวใจุ กุมารแพทย์สาขาพัน์ธ์ุศาสตร์ กุมารแพทย์สาขาโภิชน์าการ รังสีแพทย์          
แล้ะจุักษุแพทย์

กุารตรวิจุทางรังสีวิทิยา

1) Abdominal ultrasound 

การตรวจุ fasting abdominal ultrasound เป็น์วิธ์ีที�ง�าย สะดวก แล้ะไม�รุกล้�ำ ซิึ�งใช้เป็น์ขั�น์ตอน์แรกใน์

การวิน์ิจุฉีัย สามาร ประเมิน์การอุดกั�น์ของท�อน์�ำดี choledochal cyst ล้ักษณ์ะของโรคุตับเร้�อรัง หัล้อดเล้้อดหัร้อ

ม้ามที�ผิิดปกติได้ แต�ต้องอาศัยคุวามชำน์าญแล้ะประสบการณ์์ของรังสีแพทย์ ใน์การวิน์ิจุฉีัยโรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์               

(รูปที� 3) ซิึ�งต้องพบคุวามผิิดปกติมากกว�าหัน์ึ�งล้ักษณ์ะดังต�อไปน์ี� ได้แก� triangular cord sign ุงน์�ำดีผิิดปกติ          

(ขน์าดเล้ก็หัรอ้ไม�พบ งุน์�ำด ีรปูร�าง งุน์�ำด ีirregular หัรอ้เปน็์ lobular contour เย้�อบแุล้ะผิน์งั งุน์�ำดเีหัน็์ไม�ชดัเจุน์ 

ุงน์�ำดีไม�มี contraction หัล้ังการกิน์) ไม�พบ common bile duct, hepatic artery ผิิดปกติ (ขน์าดใหัญ�,               

hepatic artery diameter to portal vein diameter ratio มากกว�า 0 45, พบ subcapsular hepatic arterial 

flow) 

น์อกจุากน์ี�อาจุพบ abdominal heterotaxy, midline liver, polysplenia, asplenia แล้ะ preduodenal 

portal vein ได้ใน์กลุ้�มที�เป็น์ BA with malformations อย�างไรก็ตามหัากผิล้ปกติก็ยังไม�สามาร แยกโรคุ non-

syndromic BA ได้ทั�งหัมด คุวรทำการส�งตรวจุเพิ�มเติมต�อไป

รูปที� 3  การตรวจุอลั้ตราซิาวน์ดใ์น์การวนิ์จิุฉียัโรคุท�อน์�ำดตีบีตนั์ ก) Thickened echogenic band ที� anterior aspect 

ของ portal region คุวามหัน์ามากกว�าหัร้อเท�ากับ 4 มม  แสดง ึง triangular cord sign ข) ุงน์�ำดีมีขน์าด

เล้็กกว�า 19 มม  เย้�อบุ ุงน์�ำดีเหั็น์ไม�ชัดเจุน์แล้ะมี irregular contour แสดง ึง gallbladder ghost triad 

 (ได้รับคุวามอน์ุเคุราะหั์ภิาพจุาก ผิศ พิเศษ น์พ ธ์ีรศักดิ ผิิวปล้ั�ง ภิาคุวิชารังสีวิทยา) 
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2) Hepatic scintigraphy

โดยการใช้สารเภิสัชรังสี คุ้อ diisopropyl iminodiacetic acid (DISIDA) จุับกับ radioactive isotope 

ช้�อ technetium (Tc) 99 ซิึ�งมีคุุณ์สมบัติที�เหัมาะสมเพ้�อตรวจุทางเดิน์น์�ำดีได้ โดยการฉีีดทางหัล้อดเล้้อดดำ สารน์ี�

จุะ ูกขับออกใน์ ุงน์�ำดีแล้ะมายังล้ำไส้เล้็กส�วน์ต้น์ได้ภิายใน์ 30 น์าที แล้ะมีการ �ายภิาพที� 1, 2, 4, 6 ชั�วโมงต�อมา 

หัากไม�พบสารดังกล้�าวล้งสู�ใน์ล้ำไส้ จุะมีการตรวจุที� 24 ชั�วโมงอีกคุรั�ง การแปล้ผิล้จุะดู 2 ล้ักษณ์ะ ได้แก� การพบ  

หัร้อไม�พบการขับออกของสารเภิสัชรังสีที� ุงน์�ำดีหัร้อล้ำไส้ แล้ะคุุณ์ภิาพของ hepatic uptake น์้อยหัร้อปกติ              

โดยหัากพบสารเภิสชัรังสทีี�ตบัเขม้ขึ�น์น์อ้ยกว�าที�หัวัใจุภิายหัล้งัจุากการฉีดีสารที� 5 น์าที บ�งบอกว�าม ีhepatic uptake 

น์้อย การแปล้ผิล้แบ�งเป็น์ 3 ล้ักษณ์ะ ได้แก�11

1  พบการขับออกของสารใน์ทางเดิน์น์�ำดีไปยังล้ำไส้ โดยไม�คุำน์ึง ึง hepatic uptake บ�งบอกภิาวะ             

ตวัเหัล้้องจุากสาเหัตุอ้�น์ที�ไม�ใช� BA

2  หัากตรวจุไม�พบสารน์ี�ใน์ล้ำไส้ภิายใน์ 24 ชั�วโมงหัล้ังจุากการฉีีด แต� hepatic uptake ได้น์้อย ใน์ผิู้ปวย

ที�อายุน์้อยกว�า 3 เด้อน์ บ�งบอกภิาวะตัวเหัล้้องสาเหัตุอ้�น์ที�ไม�ใช� BA เช�น์ ผิู้ปวยที�เป็น์ idiopathic neonatal     

hepatitis น์�ำหัน์ักแรกเกิดน์้อย หัร้อผิู้ปวยที�ได้รบัสารอาหัารทางหัล้อดเล้้อดดำ แต�ใน์ผิู้ปวยที�อายุมากกว�า 3 เด้อน์ 

อาจุบ�งบอกภิาวะตัวเหัล้้องจุาก BA ที�มีการทำงาน์ของตับผิิดปกติได้

3  หัากตรวจุไม�พบสารน์ี�ใน์ล้ำไส้ภิายใน์ 24 ชั�วโมงหัล้ังจุากการฉีีด แต�มี hepatic uptake ปกติ บ�งบอก

การอุดกั�น์ของทางเดิน์น์�ำดีหัร้อ BA (รูปที� 4) อย�างไรก็ตามพบว�า ใน์ผิู้ปวยที�มี interlobular bile duct paucity 

อาจุทำใหั้พบผิล้การตรวจุคุล้้ายคุล้ึงกับกลุ้�ม BA ได้เช�น์กัน์ 

การตรวจุ scintigraphy มีคุ�าคุวามไวสูงใน์การวิน์จิุฉียัโรคุท�อน์�ำดตีีบตนั์ งึร้อยล้ะ 90 5 แต�มคีุ�าคุวามจุำเพาะ

ต�ำร้อยล้ะ 68 5-801,12 จุึงมีการใหั้ยา phenobarbital เพ้�อช�วยใน์การวิน์ิจุฉีัยได้แม�น์ยำยิ�งขึ�น์ โดยใหั้ขน์าด 5 มก ต�อ

กก ต�อวัน์ แบ�งใหั้ 2 คุรั�ง เป็น์เวล้า 5 วัน์ ก�อน์ไปทำ scintigraphy11 มีข้อเสีย คุ้อ ทำใหั้การตรวจุวิน์ิจุฉีัยล้�าช้า มี        

การศึกษาเปรียบเทียบ 3 กลุ้�ม โดยแบ�งเป็น์กลุ้�มที�ใหั้ยา phenobarbital ขน์าด 5 มก /กก /วัน์ เป็น์เวล้าอย�างน์้อย 

5 วัน์ กลุ้�มที�ใหั้ยาน์้อยกว�า 5 มก /กก /วัน์ เป็น์เวล้าอย�างน์้อย 5 วัน์ แล้ะกลุ้�มที�ไม�ใหั้ยาก�อน์การตรวจุ พบว�า               

คุวามแม�น์ยำที�สามาร วิน์ิจุฉีัย BA เท�ากับร้อยล้ะ 72 92, 89 66 แล้ะ 100 ตามล้ำดับ13 ดังน์ั�น์อาจุไม�จุำเป็น์ต้องใหั้ 

phenobarbital ก�อน์การตรวจุ แล้ะไม�คุวรทำใหั้การวิน์ิจุฉีัยล้�าช้าไป โดยเฉีพาะอย�างยิ�งหัากผิู้ปวยอายุใกล้้เคุียง         

60 วัน์ ซิึ�งจุำเป็น์ต้องรักษาด้วยการผิ�าตัด
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กุารตรวิจุทางจุลุพยาธ์วิิทิยา
การตรวจุทางจุุล้พยาธิ์วิทยาโดยการเจุาะชิ�น์เน์้�อตับเป็น์การตรวจุสำคุัญใน์การวิน์ิจุฉีัยทารกที�มีภิาวะ            

น์�ำดีคุั�ง ช�วยใหั้วิน์ิจุฉีัยได้ ูกต้องมากขึ�น์ ล้ดการผิ�าตัดที�ไม�จุำเป็น์ได้ โดยพบว�าสามาร วิน์ิจุฉีัยโรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์ได้ 

ร้อยล้ะ 79-98 ซิึ�งใน์โรคุท�อน์�ำดตีีบตัน์มกัมีล้ักษณ์ะที�บ�งบอกการอุดกั�น์ของน์�ำดี ได้แก� bile duct proliferation, 

bile plugs, portal หัร้อ perilobular fibrosis, edema ร�วมกับมีล้ักษณ์ะเซิล้ล้์ตับที�ปกติ ใน์กลุ้�ม idiopathic 

neonatal hepatitis จุะพบล้ักษณ์ะ lobular disarray, giant cell transformation หัร้อพบ inflammatory 

cells บริเวณ์ portal tracts โดยที�มักมีท�อน์�ำดีปกติ1 ใน์บางโรคุอาจุมีล้ักษณ์ะทางจุุล้พยาธ์ิวิทยาคุล้้ายโรคุท�อน์�ำดี

ตีบตัน์ได้ เช�น์ ภิาวะน์�ำดีคุั�งจุากสารอาหัารทางหัล้อดเล้้อดดำ โรคุ cystic fibrosis หัร้อ α-1-antitrypsin                     

deficiency อาจุต้องอาศัยประวัติเพ้�อแยกสาเหัตุ ทั�งน์ี�ใน์โรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์อาจุมีล้ักษณ์ะทางจุุล้พยาธ์ิวิทยาที�               

ไม�จุำเพาะจุากการตรวจุใน์ระยะแรกได้ น์อกจุากน์ี�การตรวจุพบผิังพ้ดระดับต�าง  ยังช�วยพยากรณ์์ผิล้ล้ัพธ์์หัล้ัง           

การผิ�าตัด Kasai operation ได้

กุารฉดีสารทบรงัสีตรวิจุท�อนำำาดรีะหวิ�างกุารผู้�าตัด     
(intrahepatic cholangiography)

การฉีดีสารทบึรงัสตีรวจุท�อน์�ำดรีะหัว�างการผิ�าตดั (intrahepatic cholangiography, IOC) เปน็์วธิ์มีาตรฐาน์

ใน์การตรวจุเพ้�อย้น์ยัน์การวินิ์จุฉีัยโรคุท�อน์�ำดตีีบตัน์ หัากการตรวจุทางหั้องป ิบตัิการอ้�น์ข้างต้น์ไม�สามาร แยกโรคุ

ของภิาวะน์�ำดีคุั�งใน์เด็กได้ หัากฉีีดสารทึบรงัสีแล้้วไม�พบท�อน์�ำดีน์อกตับ (extrahepatic biliary tree) ช�วยย้น์ยัน์

การวิน์ิจุฉีัยโรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์ อย�างไรก็ตามอาจุพบผิล้บวกล้วงได้ใน์โรคุที�มีท�อน์�ำดีน์้อยกว�าปกติ (bile duct               

hypoplasia) เช�น์ โรคุ Alagille syndrome, cystic fibrosis เป็น์ต้น์

รูปที� 4  การตรวจุ hepatic scintigraphy ที� 15, 30, 60 น์าที, 4 แล้ะ 6 ชั�วโมงตามล้ำดับ ไม�พบสารเภิสัชรงัสี Tc-99m 

DISIDA บริเวณ์ล้ำไส้เล้็ก

 (ได้รับคุวามอน์ุเคุราะหั์ภิาพจุาก ผิศ พิเศษ น์พ ธ์ีรศกัดิ ผิิวปล้ั�ง ภิาคุวิชารังสีวิทยา) 
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ใน์บทคุวามน์ี�จุะกล้�าว ึงโรคุที�ทำใหั้มีภิาวะน์�ำดีคุั�งใน์ทารกโดยสังเขป ดังต�อไปน์ี�

โรคท�อน้ำดีีตบีุตัน (biliary atresia)14,15

ยงัไม�ทราบสาเหัตุที�ชดัเจุน์ สนั์นิ์ษฐาน์ว�าเกดิจุากคุวามผิดิปกตแิต�กำเนิ์ดของทางเดิน์น์�ำด ีซึิ�งอาจุพบร�วมกบั

คุวามผิดิปกติของอวัยวะอ้�น์ เช�น์ หััวใจุ ม้าม ไต เป็น์ต้น์ แต�ผิู้ปวยส�วน์ใหัญ�เริ�มมีอาการตัวเหัล้้องหัร้ออุจุจุาระซิีดเม้�อ

อายุมากกว�า 2 สปัดาหั์ไปแล้้ว ร�วมกับมักไม�พบคุวามผิิดปกติของอวัยวะอ้�น์ จุึงมีสัน์น์ิษฐาน์อีกประการ คุ้อ เกิดขึ�น์

ภิายหัล้งั (acquired disease) จุากหัล้ายปัจุจุยั เช�น์ การตดิเช้�อไวรัส (cytomegalovirus, Epstein-Barr virus แล้ะ 

human papillomavirus) หัร้อได้รบัสารพิษบางอย�าง ใน์ปัจุจุุบนั์มกีารศึกษายีน์ที�เกี�ยวข้องมากขึ�น์ เช�น์ ยนี์ PKD1L1 
อาจุสมัพนั์ธ์ก์บัโรคุท�อน์�ำดตีบีตนั์ที�มคีุวามผิดิปกตอิ้�น์ร�วมดว้ย (syndromic form) ส�วน์ยนี์อ้�น์  เช�น์ PCNT, KIF3B, 
TTC17, ADD3, CRIPTO, NODAL, LEFTY, GPC แล้ะ ARF6 มีรายงาน์ว�าเกี�ยวข้องกับโรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์ที�ไม�มี           

คุวามผิดิปกติอ้�น์ร�วม (nonsyndromic BA) 

โรคท�อน้ำดีโีป่งพอง (choledochal cyst) 15

เกิดจุากคุวามผิิดปกติแต�กำเน์ิดของท�อน์�ำดีภิายใน์แล้ะภิายน์อกตับ มีล้ักษณ์ะโปงพองของท�อน์�ำดี น์�ำดี

ระบายได้ไม�ดีแล้ะไหัล้ย้อน์ สามาร แบ�งชน์ิดตาม Todani classification ได้ดังน์ี� 

- ชน์ิดที� 1 fusiform หัร้อ cystic dilatation บริเวณ์ท�อน์�ำดีน์อกตับ พบร้อยล้ะ 80-90 

- ชน์ิดที� 2 diverticulum บริเวณ์ท�อน์�ำดนี์อกตับ 

- ชน์ิดที� 3 cystic dilatation บริเวณ์ท�อน์�ำดีใน์ล้ำไส้เล้็กส�วน์ดูโอดีน์ัม 

- ชน์ิดที� 4 multiple fusiform บริเวณ์ท�อน์�ำดีภิายใน์แล้ะน์อกตับ 

- ชน์ิดที� 5 multiple cystic dilatation ของท�อน์�ำดีใน์ตับ หัร้อ Caroli disease 

Inspissated bile syndrome

เป็น์ภิาวะที�มีน์ิ�วหัร้อ bile sludge อุดกั�น์ทางเดิน์น์�ำดีน์อกตับ พบตามหัล้ังภิาวะเม็ดเล้้อดแดงแตกอย�าง

รุน์แรง เช�น์ Rh หัร้อ ABO incompatibility, sickle cell disease อาจุพบใน์การติดเช้�อแบคุทีเรียใน์กระแสเล้้อด 

โรคุ cystic fibrosis 

Non-syndromic paucity of bile ducts

เป็น์ภิาวะที�ท�อน์�ำดีใน์ตับล้ดจุำน์วน์ล้ง โดยอาจุเกิดจุากหัล้ายสาเหัตุ เช�น์ การติดเช้�อ เกิดก�อน์กำหัน์ด             

โรคุเมแทบอล้ิก โรคุต�อมไร้ท�อ โคุรโมโซิมหัร้อพัน์ธ์ุกรรมผิิดปกติ neonatal ichthyosis sclerosing cholangitis, 

severe idiopathic neonatal hepatitis แล้ะไม�ทราบสาเหัตุ 
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โรคติดีเชื้อ 

การติดเช้�อ cytomegalovirus (CMV), herpes simplex virus (HSV), rubella, toxoplasmosis, 

syphilis การติดเช้�อทางเดิน์ปัสสาวะแล้ะแบคุทีเรียใน์กระแสเล้้อด ทำให้ัเกิดการอักเสบของตับแล้ะมีภิาวะน์�ำดีคุั�ง

ร�วมด้วยได้ 

โรคตับุพันธุกุรรม

- Alagille syndrome16

 เป็น์โรคุทางพัน์ธ์ุกรรมที� �ายทอดแบบ autosomal dominant พบ 1 ต�อ 30,000 ของทารกเกิดมีชีพ 

จุากคุวามผิิดปกติของ Notch signal pathway โดยร้อยล้ะ 95 พบการกล้ายพัน์ธ์ุ์ของยีน์ JAG1 แล้ะส�วน์น์้อยพบ

การกล้ายพัน์ธ์ุข์องยีน์ NOTCH2 

- Progressive familial intrahepatic cholestasis (PFIC)

 เกดิจุากการกล้ายพนั์ธ์ุข์องยนี์ที�คุวบคุมุ canalicular hepatobiliary transport เมแทบอล้ซิิมึของกรด

น์�ำดี หัร้อ tight junction ระหัว�างเซิล้ล้์ตับ ทำใหั้การขับน์�ำดีบกพร�อง �ายทอดแบบ autosomal recessive            

การตรวจุเล้้อดพบกรดน์�ำดสีูงกว�าปกติ ปัจุจุุบัน์มีการคุ้น์พบชน์ิดของโรคุ PFIC เพิ�มมากขึ�น์ดังแสดงใน์ตารางที� 5

- Alpha-1-antitrypsin deficiency (AATD)1,18

 เป็น์โรคุพัน์ธ์ุกรรมที�ทำใหั้เกิดภิาวะน์�ำดีคุั�งใน์ทารกที�พบบ�อยสุดใน์ชาวคุอเคุเชียน์ เกิดจุากการที�โปรตีน์ 

α-1 antitrypsin (AAT) ซิึ�งสร้างแล้ะปล้�อยจุากเซิล้ล้์ตับเพ้�อปกป้องเซิล้ล้์จุากการ ูกเอน์ไซิม์ย�อยสล้ายโปรตีน์ ยีน์ 

SERPINA1 เปน็์ยีน์ที�คุวบคุมุการสรา้งโปรตีน์ AAT แล้ะมรีายงาน์การกล้ายพนั์ธ์ุม์ากกว�า 200 ตำแหัน์�ง โดย  allele 

เป็น์ allele ที�พบบ�อยที�สุดที�สัมพัน์ธ์์กับการเกิดโรคุ AATD ที�รุน์แรง ผิู้ปวยที�มีการกล้ายพัน์ธ์ุ์ของ  allele ทั�งสอง 

alleles (Pi ) มีระดบั AAT ใน์เล้้อดเพียงร้อยล้ะ 10-20 ของคุน์ปกติจุึงมีคุวามเสี�ยงสูงต�อการเกิดโรคุปอดแล้ะ   

โรคุตับ ผิู้ปวยมีอาการตวัตาเหัล้้อง อุจุจุาระซิีดคุล้้ายโรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์ บางรายดำเน์ิน์โรคุสู�ภิาวะตับแข็ง แต�บางราย

หัายตัวเหัล้้องภิายใน์ 4 เด้อน์ การวิน์ิจุฉีัยใช้การตรวจุ protease inhibitor (Pi) phenotype ใน์เล้้อด 

- Bile acid synthesis defects19

 เกิดจุากคุวามผิิดปกติของยีน์ที�คุวบคุุมเอน์ไซิม์ที�ใช้ใน์การสร้างกรดน์�ำดีปฐมภิูมิ (ตารางที� 6) ได้แก� 

cholic แล้ะ chenodeoxycholic acid ทำใหั้มีการสะสมของกรดน์�ำดีที�เป็น์พิษ (toxic bile acid) ซิึ�งอัน์ตราย         

ต�อตับแล้ะอวัยวะอ้�น์  
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ตารางที� 5 ชน์ิดของโรคุ Progressive familial intrahepatic cholestasis (PFIC) 

โรค

PFIC1

(Byler disease)

PFIC2 

(bile salt export pump 

disease) 

PFIC3

(multidrug resistance  

protein 3 disease)

PFIC4

(tight junction protein 

2 disease) 

PFIC5

(Farnesoid X receptor 

disease)

PFIC6

(Myosin 5B disease)

PFIC7

(ubiquitin-specific  

protease 53 disease) 

ยีนที�ผิดีปกุติ

ATP8B1

ABCB11

ABCB4

TJP2

NR1H4

MYO5B

USP53

ลักุ ณะทางคลินิกุ

คุัน์มาก มีอาการอ้�น์ร�วม เช�น์ ท้องร�วง   

ตับอ�อน์อักเสบ การได้ยิน์บกพร�องแบบ  

sensorineural 

คุัน์มาก น์ิ�วใน์ ุงน์�ำดี มีโอกาสกล้ับเป็น์ซิ�ำ

หัล้ังการปลู้ก �ายตับ 

คุัน์ปาน์กล้าง ึงรุน์แรง อาการแสดงช้ากว�า 

PFIC ชน์ิดอ้�น์ น์ิ�วใน์ ุงน์�ำดี 

อาการคุล้้าย PFIC1 แล้ะ PFIC2 มีรายงาน์

การเกิดน์ิ�วบ้าง แล้ะการได้ยิน์บกพร�องแบบ 

sensorineural

ตัวตาเหัล้้องตั�งแต�เด็กแล้ะสามาร เกิด  

ตับวายเฉีียบพล้ัน์ได้ 

ม ีmicrovillus inclusion disease ร�วมด้วย 

มีอาการทางระบบประสาทร�วม

อาการตวัตาเหัล้้องมกัหัายเองได ้ใน์บางราย

เกิดขึ�น์เปน็์คุรั�งคุราว บางรายตอบสน์องดตี�อ 

rifampicin 

โอกุา กุารเกุิดีมะเร็งตับุ

ยังไม�มีรายงาน์

มะเร็งเซิล้ล์้ตับ (hepato- 

cellular carcinoma  HCC), 

cholangiocarcinoma, pan-

creatic adenocarcinoma 

Cholangiocarcinoma 

HCC

ยังไม�มีรายงาน์

ยังไม�มีรายงาน์

ยังไม�มีรายงาน์

(เรียบเรียงโดย พญ ชมชน์ทั ทับเจุริญ ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 17)
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โรคต�อมไร้ท�อ 

- Panhypopituitarism

 ฮีอร์โมน์จุากต�อมใต้สมอง ได้แก� ไทรอยด์แล้ะคุอร์ติซิอล้ มีบทบาทใน์การสร้างแล้ะขับน์�ำดี ผิู้ปวยมี    

อาการตัวเหัล้้อง เล้ี�ยงไม�โต อาจุพบ septo-optic dysplasia ร�วมกับไม�มี septum pellucidum ใน์ทารกบางราย

อาการรุน์แรง มีอาการชักจุากน์�ำตาล้ต�ำใน์เล้้อด ต�อมหัมวกไตทำงาน์บกพร�อง 

- Congenital hypothyroidism 

 ส�วน์ใหัญ�จุะพบภิาวะ unconjugated hyperbilirubinemia มสี�วน์น์้อยที�พบเป็น์ล้ักษณ์ะน์�ำดีคุั�ง ใน์

ปัจุจุุบัน์พบภิาวะน์ี�น์้อยล้งจุากการตรวจุคุัดกรองใน์ทารกแรกเกิดทุกคุน์ หัากได้รับฮีอร์โมน์ทดแทน์จุะกล้ับมาเป็น์

ปกติภิายใน์เวล้า 2 สัปดาหั์

โรคตับุเมแทบุอลิกุ 

- Tyrosinemia type I20

 โรคุน์ี� �ายทอดแบบ autosomal recessive เกิดจุากคุวามผิิดปกติของยีน์ FAH ทำให้ัขาดเอน์ไซิม์  

fumarylacetoacetate hydrolase (FAH) ซิึ�งใช้ใน์การกำจุัด tyrosine จุึงมีการคุั�งของสารระยะกล้าง (inter-

mediate product) ได้แก� fumarylacetoacetate (FA) แล้ะ maleylacetoacetate (MA) (รูปที� 5) ซิึ�งส�งผิล้เสีย

ต�อตับ หััวใจุ ไต แล้ะสมอง รวมทั�งเพิ�มคุวามเสี�ยงต�อการเกิด HCC ด้วย ส�วน์หัน์ึ�งของ FA แล้ะ MA จุะเปล้ี�ยน์เป็น์ 

succinylacetone (SA) แล้ะขับออกทางปัสสาวะ สารน์ี�ออกฤทธ์ิยับยั�งเอน์ไซิม์ porphobilinogen synthase          

ทำใหั้ผิู้ปวยมีอาการทางระบบประสาทคุล้้าย porphyria

ตารางที� 6  ยีน์ที�คุวบคุุมเอน์ไซิม์ที�ใช้ใน์การสร้างกรดน์�ำดีปฐมภิูมิ 

เอนไซม์ที�ผิดีปกุติ รอืโรค

Oxysterol 7α-hydroxylase 

4-3-oxosteroid-5β-reductase

3β-hydroxy- 5-C27-steroid dehydrogenase

Cerebrotendinous xanthomatosis

Alpha methylacyl CoA racemase deficiency 

ellweger syndrome 

Bile acid conjugation defects 

ยีน

CYP7B

AKR1D1 

HSD3B7

CYP27A1

AMACR 

PEX1 พบบ�อยที�สุด 

BAAT, BAL 

(เรียบเรียงโดย พญ ชมชน์ทั ทับเจุริญ ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 19)
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- Galactosemia21

 ส�วน์มากเกิดจุากการขาดเอน์ไซิม์ galactose-1-phosphate uridyltransferase (GALT) ส�วน์น์้อย        

เกิดจุากขาดเอน์ไซิม์ UDP-galactose 4’-epimerase (GALE) จุึงเกิดการคุั�งของสาร galactitol ทำใหั้เกิด               

ต้อกระจุก ดังแสดงใน์รูปที� 6 ผิู้ปวยมักมีอาการแสดงทางตับใน์วัยทารก โดยเกิดอาการหัล้ังจุากกิน์น์มไม�กี�ชั�วโมง 

ได้แก� อาเจุียน์ ท้องเสีย ซิึม อาจุมีการติดเช้�อใน์กระแสเล้้อดจุาก Escherichia coli ร�วมกบัการแข็งตัวของเล้้อด           

ผิิดปกติ หัากไม�ได้รับการรักษาอาจุเกิดตับวายเฉีียบพล้ัน์ หัร้อมีการดำเนิ์น์โรคุแบบเร้�อรัง ตัวตาเหัล้้อง เล้ี�ยงไม�โต 

หัล้อดไตฝ้อยส�วน์ต้น์เสีย เม็ดเล้้อดแดงแตกเร้�อรัง 

Parenteral nutrition-associated liver disease (PNALD) รือ intestinal failure-asso-

ciated liver disease (IFALD)22

ภิาวะน์ี�เกิดใน์ผิู้ปวยที�ได้รับสารอาหัารทางหัล้อดเล้้อดดำ โดยเริ�มมีอาการภิายใน์ 2 สัปดาห์ัหัล้ังได้รับ             

สารอาหัารทางหัล้อดเล้้อดดำ คุวามรุน์แรงของโรคุมีตั�งแต�น์้อยไปจุน์ ึงรุน์แรง (ตารางที� 7) กล้ไกการเกิดโรคุยัง           

ไม�ทราบแน์�ชัด เช้�อว�าเกิดจุากหัล้ายปัจุจุัยร�วมกัน์ โดยปัจุจุัยเสี�ยง ได้แก� ทารกเกิดก�อน์กำหัน์ด น์�ำหัน์ักแรกเกิดน์้อย 

รูปที� 5 กล้ไกการเกิดโรคุ tyrosinemia type I 

 (เรียบเรียงโดย พญ ชมชน์ทั ทบัเจุริญ ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 20)
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รูปที� 6  กล้ไกการเกิดโรคุ galactosemia 

 (เรียบเรียงโดย พญ ชมชน์ัท ทับเจุริญ ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 21)

ตดิเช้�อแบคุทีเรียใน์กระแสเล้้อด การไม�ได้รับอาหัารผิ�าน์ทางเดิน์อาหัาร การได้อาหัารทางหัล้อดเล้้อดดำน์าน์ ภิาวะ

ล้ำไส้เน์�า (necrotizing enterocolitis), short bowel syndrome แล้ะ bacterial overgrowth 

ตารางที� 7 ระดับคุวามรุน์แรงของภิาวะ intestinal failure-associated liver disease

ระดีับุ         

ควัามรุนแรง

น์้อย

ปาน์กล้าง

มาก

เอนไซม์ตับุ#

1 5 เท�าของคุ�าปกติ

1 5 เท�าของคุ�าปกติ แล้ะระดับ 

total bilirubin 3-6 มก /ดล้

3 เท�าของคุ�าปกติ เกล้็ดเล้้อด  

100,000/ล้บ มม  แล้ะระดับ  

total bilirubin 6 มก /ดล้

ลักุ ณะ

อัลตราซาวัด์ีช�องท้อง

มีคุวามสะท้อน์กล้บั (echogenicity)  

ผิิดปกติของเน์้�อตับ 

มีม้ามโต

พบภิาวะคุวามดัน์หัล้อดเล้้อดพอร์ทัล้ 

สูง ได้แก� ม้ามโต ท้องมาน์ (ascites)  

หัล้อดเล้้อดขอดใน์หัล้อดอาหัารหัร้อ

กระเพาะอาหัาร

ลักุ ณะ

จุลพยาธิวิัทยาของตับุ

ตับคุั�งไขมัน์ เริ�มมีพังผ้ิด  

(periportal fibrosis) 

ตับคุั�งไขมัน์ มีพังผิ้ด 

มากกว�าร้อยล้ะ 50 ของ  

portal tract

-

 เอน์ไซิม์ตับ ได้แก� alkaline phosphatase แล้ะ gamma-glutamyl transferase 
 (เรียบเรียงโดย พญ ชมชน์ัท ทับเจุริญ ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 23)
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ภาวัะตับุอักุเ บุในทารกุที�ไม�ทราบุ าเ ตุ (idiopathic neonatal hepatitis)

ใน์อดีตพบภิาวะน์ี�บ�อยที�สุด แต�ปัจุจุุบัน์พบน์้อยล้งเน์้�องจุากการตรวจุทางพัน์ธ์ุศาสตร์ที�มีคุวามก้าวหัน์้า        

เช�น์ next generation DNA sequencing ทำใหั้สามาร ตรวจุหัาสาเหัตุได้มากขึ�น์ 

กุารรกัุษาภาวิะนำำาดคีั�ง
แบ�งออกเป็น์การรักษาจุำเพาะแล้ะการรักษาประคุับประคุอง 

 กุารรักุ าจำเพาะ 

การรักษาที�จุำเพาะกับโรคุ (ตารางที� 8) ทำใหั้อาการตัวเหัล้้องดีขึ�น์ หัร้อใน์บางภิาวะน์ั�น์สามาร หัายได้ ทั�ง

การรักษาด้วยยาหัร้อการผิ�าตัด แล้ะยังช�วยป้องกัน์เกิดภิาวะตับวายแล้ะภิาวะแทรกซ้ิอน์ภิายน์อกตับที�รุน์แรงได้24

กุารรักุ าประคับุประคอง 

1) ดี้านโภชนากุาร

เน์้�องจุากน์�ำดีทำหัน์้าที�ใน์การช�วยดูดซิึมไขมัน์แล้ะวิตามิน์ที�ล้ะล้ายใน์ไขมัน์ ได้แก� วิตามิน์เอ ดี อี แล้ะเคุ        

ดังน์ั�น์ใน์ทารกที�มีภิาวะน์�ำดีคุั�งจุึงมีปัญหัาการเจุริญเติบโตช้าได้ เน์้�องจุากกระบวน์การดูดซิึมไขมัน์บริเวณ์ล้ำไส้เล้็ก

แล้ะกระบวน์การ emulsification ของไขมัน์ โดยเฉีพาะ long-chain triglyceride (LCT) น์ั�น์ ต้องอาศัยเกล้้อน์�ำดี

เป็น์ตัวช�วย ผิู้ปวยจุึงคุวรได้รบัน์มที�มี medium-chain-triglyceride (MCT) หัร้อใส� MCT หัากทารกกิน์น์มแม� แล้ะ

ใน์เด็กที�กิน์อาหัารแล้้วแน์ะน์ำใหั้ใส�น์�ำมัน์ที�มี MCT ใน์อาหัาร เน์้�องจุาก MCT มีคุุณ์สมบตัิล้ะล้ายใน์น์�ำใน์บางส�วน์ 

กูดดูซึิมเขา้ไปใน์ร�างกายได้โดยไม�ต้องผิ�าน์กระบวน์การ emulsification แล้ะการสรา้ง chylomicron โดยสามาร

ูกขน์ส�งไปที�ตับโดยตรงผิ�าน์ทางหัล้อดเล้้อดดำพอร์ทัล้

การขาดวิตามิน์ที�ล้ะล้ายใน์ไขมัน์น์ั�น์ส�งผิล้ต�อระบบต�าง  ใน์ร�างกาย อาจุไม�มีอาการได้ใน์ช�วงแรก ต�อมา

อาจุมีการแข็งตัวของเล้้อดผิิดปกติ ภิาวะกระดูกอ�อน์ (rickets) การทำงาน์ของระบบประสาท ภิูมิคุุ้มกัน์ หัร้อ               

การมองเหั็น์ที�ผิิดปกติไป หัากไม�ได้รับการเสริมทดแทน์ที�เพียงพอสามาร น์ำไปสู�การมีโรคุกระดูกจุากโรคุตับเร้�อรัง 

(hepatic osteodystrophy) ซึิ�งอาจุทำให้ัเกิดโรคุกระดูกพรุน์หัร้อกระดูกหััก การเจุริญเติบโตช้า แล้ะเล้้อดออก         

ผิิดปกติได้ใน์ทารกที�มีภิาวะน์�ำดีคุั�งเร้�อรัง การดูแล้รักษาอ้างอิงจุากคุำแน์ะน์ำของแน์วเวชป ิบัติการดูแล้รักษา            

ภิาวะน์�ำดคีุั�งใน์ทารก โดยสมาคุมทางเดนิ์อาหัารแล้ะตบัใน์เดก็แหั�งประเทศไทย ป พ ศ  2557 แล้ะแน์วทางการดแูล้

ด้าน์โภิชน์าการใน์เด็กที�มีโรคุตับเร้�อรัง โดย The European Society for Paediatric Gastroenterology             

Hepatology and Nutrition (ESPGHAN) แล้ะ The North American Society for Pediatric Gastroenterology 

Hepatology and Nutrition (NASPGHAN) ป พ ศ  2562 ดังแสดงใน์ตารางที� 9 
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ตารางที� 8  การรักษาที�จุำเพาะกับโรคุตับที�มีน์�ำดีคุั�ง 

โรค รือภาวัะที�ผิดีปกุติ

กุารอุดีกุั้น รือควัามผิดีปกุติทางกุายวัิภาค

- Biliary atresia

- Choledochal cyst

- Spontaneous perforation of common 

 bile duct

- Inspissated bile, common bile duct 

 stone

- การตดิเช้�อ  viral, bacterial, spirochete, 

 parasite

- ชีวพิษ  parenteral nutrition (intestinal 

 failure-associated cholestasis)

ระบุบุต�อมไร้ท�อ

- Hypothyroidism

- Hypopituitarism

กุลุ�มโรคพันธุกุรรมเมแทบุอลิกุ

- Galactosemia

- Tyrosinemia type 1

- Hereditary fructose intolerance

- Cystic fibrosis

- Bile acid synthetic defect

กุารรักุ า

Hepatic portoenterostomy (Kasai operation)

Cyst excision and choledochoenterostomy

Surgical drainage or stenting

Biliary tract irrigation

Antimicrobials

Intravenous lipid emulsion modification, 

การใหั้อาหัารผิ�าน์ทางเดิน์อาหัาร (enteral feedings)

Thyroid hormone replacement

Thyroid hormone, growth hormone, cortisol replacement

Galactose-free diet

NTBC (2-(2- nitro-4-trifluoromethylbenzol)-1,3-cyclohexane-

dione) อาหัารที�มี tyrosine หัร้อ phenylalanine ต�ำ

อาหัารปราศจุากน์�ำตาล้ฟรุกโทสหัร้อซิูโคุรส

Pancreatic enzyme replacement therapy

Cholic acid and/or ursodeoxycholic acid supplementation

(เรียบเรียงโดย พญ สุธ์า เอี�ยมกุล้บุตร ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 24)
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ตารางที� 9  คุำแน์ะน์ำใน์การใหั้สารอาหัารแล้ะพล้ังงาน์ใน์ทารกที�มีภิาวะน์�ำดีคุั�ง 

ารอา ารและ 

พลังงาน

พล้ังงาน์

โปรตีน์

ไขมัน์ 

วิตามิน์ที�ล้ะล้ายใน์ 

ไขมัน์

วิตามิน์ที�ล้ะล้ายใน์ 

น์�ำ

แร�ธ์าตุสังกะสี

มายเ ตุ

เพ้�อป้องกัน์การขาดกรดไขมัน์ 

จุำเป็น์

ติดตาม plasma retinol

ติดตาม 25-hydroxyvitamin D

ตดิตาม plasma vitamin E total 

lipids ratio (mg/g)

ติดตาม prothrombin time,  

INR 

โดยเฉีพาะใน์ผิู้ปวยที�มีการเจุริญ 

เติบโตช้า หัร้อได้ยาขับปัสสาวะ

คำแนะนำ

เพิ�มพล้ังงาน์ร้อยล้ะ 30 ของคุวามต้องการปกติ (RDA)  

โดยคุิดจุาก weight for height ที�เปอร์เซิ็น์ไทล์้ที� 50

2-4 กรัม/กก /วัน์

Medium-chain triglyceride (MCT) ร้อยล้ะ 30-50 ของ 

ไขมัน์ทั�งหัมด

Linoleic acid อย�างน์้อยร้อยล้ะ 3 

(เทียบได้กับการได้รับ long-chain triglyceride ใน์น์มหัร้อ

อาหัารอย�างน์้อยร้อยล้ะ 6 ของพล้งังาน์ที�ต้องการต�อวัน์)

วิตามิน์เอ  ขน์าด 5,000 – 25,000 IU/วัน์

วิตามิน์ดี

Ergocalciferol (D2) 800-5,000 ยูน์ิต/วัน์ หัร้อ

Cholecalciferol (D3) 3-5 ไมโคุรกรัม/กก /วัน์

วิตามิน์อี

Alpha-tocopherol 25-50 IU/กก /วัน์ (เพิ�มได้ ึง 200 IU/

กก /วัน์

D-alpha-tocopherol-polyethylene glycol 1,000  

succinate (TPGS) 15-25 IU/กก /วัน์

วิตามิน์เคุ

2 5 มก  กิน์ 2 คุรั�งต�อสัปดาหั์ (ชน์ิดกิน์) หัร้อ

2-5 มก  ฉีีดเข้ากล้้าม ทุก 2-4 สัปดาหั์

1-2 เท�าของคุวามต้องการปกติ

Elemental zinc 1-3 มก /กก /วัน์

(เรียบเรียงโดย พญ สุธ์า เอี�ยมกุล้บุตร ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 25)
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2) ยา

การรักษาผิู้ปวยที�มีภิาวะน์�ำดีคุั�งจุากโรคุต�าง  ไม�เพียงแต�ช�วยล้ดระดับบิล้ิรูบิน์ แต�ยังช�วยล้ดการเกิด             

การอักเสบที�เซิล้ล์้ตับแล้ะท�อน์�ำดี ล้ดการพัฒน์าไปเป็น์พังผ้ิดแล้ะตับแข็ง (biliary cirrhosis) ดังน์ั�น์การรักษาจุะ            

มุ�งเน์้น์เร้�องการส�งเสริมด้าน์โภิชน์าการเพ้�อส�งเสริมให้ัการเจุริญเติบโตที�เหัมาะสมตามวัย ล้ดอาการคุัน์ เพิ�ม             

คุุณ์ภิาพชีวิตที�ดี แล้ะป้องกัน์ภิาวะตับแข็งที�อาจุเกิดภิาวะแทรกซ้ิอน์ต�าง  ตามมาได้5  ใน์ปัจุจุุบัน์มีการศึกษายา          

ที�ใช้รักษาภิาวะน์�ำดีคุั�งจุากโรคุตบัใน์เด็ก เป็น์ทางเล้้อกต�าง  ดังน์ี� (ตารางที� 10)

ตารางที� 10 ยาที�ใช้รักษาจุากโรคุตับชนิ์ดน์�ำดีคุั�ง 

ยาที�ใช้รักุ า

Ursodeoxycholic acid  

(UCDA)

Cholic acid

Rifampin

Bile acid sequestrants

Chemical chaperones

Apical sodium dependent 

bile acid transporter (ASBT) 

หัร้อ ileal bile acid  

transporter (IBAT) inhibitors 

โรคตับุ

PFIC3

Bile acid synthetic  

defects

ล้ดอาการคุัน์จุากภิาวะ

น์�ำดีคุั�ง

PFIC3

PFIC1, PFIC2

Alagille syndrome,  

PFIC

กุลไกุกุารออกุ ทธิ�

เป็น์ส�วน์ประกอบของ bile ที�ดี เพิ�มการแสดงออกของ 

bile acid transporter แล้ะล้ด apoptosis ของเซิล้ล์้ตับ

แล้ะท�อน์�ำดี

ล้ดการสร้างสาร toxic bile acid intermediates

Pregnane X receptor agonist, เปล้ี�ยน์แปล้งจุุลิ้น์ทรีย์

ใน์ล้ำไส้

เพิ�มการขับกรดน์�ำดีออกทางอุจุจุาระ เพิ�ม hydrophilic 

bile acid ล้ดการอักเสบแล้ะพังผิ้ด แล้ะเพิ�ม biliary 

proliferation

เพิ�มกระบวน์การ trafficking ของการขน์ส�งโปรตีน์ไปที� 

membrane

เพิ�มการขับกรดน์�ำดีออกทางอุจุจุาระ

PFIC, progressive familial intrahepatic cholestasis
(เรียบเรียงโดย พญ สุธ์า เอี�ยมกุล้บุตร ข้อมูล้รวบรวมจุากเอกสารอ้างอิงที� 26)
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3) กุารผ�าตัดี

 - Biliary diversion and nasogastric drainage

  เป็น์การรักษาแบบประคุับประคุอง โดยการยับยั�ง enterohepatic circulation ของกรดน์�ำดี ช�วย

ล้ดอาการคุัน์แล้ะทำใหั้ biochemistry ของตับดีขึ�น์5

 - กุารปลูกุถิ�ายตับุ

  เป็น์การรักษาโรคุตบัที�มีน์�ำดีคุั�ง ทำใหั้หัายจุากตัวโรคุได้ ยกเว้น์ใน์บางกรณ์ี เช�น์ ใน์ผิู้ปวยโรคุ PFIC2 

มีโอกาสเกิดคุวามผิิดปกติที� bile salt export pump (BSEP) อาจุเกิดโรคุกล้ับเป็น์ซิ�ำภิายหัล้ังการปลู้ก �ายตับ            

ได้ น์อกจุากน์ี�พบว�าใน์ผิู้ปวยที�มีคุวามผิิดปกติที�อวัยวะอ้�น์ เช�น์ �ายเหัล้วแล้ะภิาวะพร�องเอน์ไซิม์ใน์ตับอ�อน์                   

(pancreatic insufficiency) ใน์โรคุ PFIC1 น์ั�น์ ไม�สามาร รักษาใหั้หัายด้วยการปลู้ก �ายตับ5

กุารคดักุรองมะเรง็
ผิู้ปวยที�เป็น์โรคุตบัเร้�อรัง ได้แก� โรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์ choledochal cyst, PFIC, tyrosinemia มีคุวามเสี�ยง

ต�อการเกิดมะเร็งเซิล้ล้์ตับ (hepatocellular carcinoma) แล้ะมะเร็งท�อน์�ำดี (cholangiocarcinoma) ดังน์ั�น์            

คุวรตรวจุคุัดกรองมะเร็งดังกล้�าวใน์ผิู้ปวยที�เป็น์โรคุตับเร้�อรังเป็น์ระยะ 5

สรปุี
ภิาวะน์�ำดคีุั�งใน์ทารกเปน็์ภิาวะที�พบไดบ้�อยใน์ทางเวชป บิตั ิมสีาเหัตทุั�งจุากคุวามผิดิปกตภิิายน์อกตบัแล้ะ

ภิายใน์ตับเอง การซิักประวัติแล้ะตรวจุร�างกายเป็น์กุญแจุสำคุัญที�น์ำไปสู�การส�งตรวจุเพิ�มเติมเพ้�อหัาสาเหัตุแล้ะใหั้   

การรักษาที�เหัมาะสม เช�น์ ผิู้ที�มีอุจุจุาระซิีด คุวรรีบตรวจุหัาสาเหัตุว�าเป็น์โรคุท�อน์�ำดีตีบตัน์หัร้อไม� แล้ะใหั้การรักษา

ก�อน์อายุ 60 วัน์ ซิึ�งช�วยล้ดโอกาสเกิดตับแข็งแล้ะล้ดการปลู้ก �ายตับใน์อน์าคุตล้งได้ ใน์บางรายสามาร รักษาใหั้        

หัายได้เพียงเปล้ี�ยน์น์มที�กิน์ เป็น์ต้น์ การรักษาภิาวะน์�ำดีคุั�งน์อกจุากการรักษาที�จุำเพาะกับโรคุแล้้ว ยังต้องใหั้                

การรักษาประคุับประคุองด้วย เช�น์ การใหั้โภิชน์าการที�เหัมาะสม การล้ดอาการคุัน์ ซิึ�งช�วยใหั้ผิู้ปวยไม�เกิด                     

ทุพโภิชน์าการ มีคุุณ์ภิาพชีวิตที�ดี ล้ดโอกาสเกิดภิาวะแทรกซ้ิอน์ที�รุน์แรง โดยเฉีพาะอย�างยิ�งใน์รายที�อยู�ระหัว�าง            

รอการรักษาด้วยการปลู้ก �ายตับ
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