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วตัถุประสงค์   เพื่อศึกษาความเช่ือมโยงระหวา่งอาการแสดงทางคลินิก กบัความบกพร่องดา้นสติปัญญา
และอาการทางระบบประสาท (อาการชกั ภาวะสมาธิสั้น และความบกพร่องในการเรียนรู้) ในผูป่้วยเด็กโรค 
neurofibromatosis type 1 (NF1) อาย ุ7-18 ปี ท่ีเขา้รับการรักษาในโรงพยาบาล 
ศิริราช ระหวา่งปี พ.ศ. 2548-2558  
วธีิการศึกษา  ด าเนินการศึกษาแบบวจิยัเชิงพรรณนาแบบยอ้นหลงั (Retrospective review) จากเวช
ระเบียนโรงพยาบาลศิริราชและเอกสารบนัทึกผูป่้วยของหน่วยเวชพนัธุศาสตร์ ในผูป่้วยโรค NF1 ช่วงอาย ุ
7-18 ปี ท่ีเขา้รับการรักษาในโรงพยาบาลศิริราช ระหวา่งปี พ.ศ. 2548-2558 โดยบนัทึกขอ้มูลลงในแบบ
บนัทึกขอ้มูล (case record form) และใชส้ถิติเชิงอนุมานในการวเิคราะห์ขอ้มูล โดยเกณฑก์ารคดัผูป่้วยออก
ไดแ้ก่ ผูป่้วยท่ีขอ้มูลในเวชระเบียนของโรงพยาบาลศิริราชหรือจากหน่วยเวชพนัธุศาสตร์ไม่ครบถว้น และ
ผูป่้วยท่ีไม่ผา่นการตรวจประเมินดา้นสติปัญญาและอาการทางระบบประสาท  
ผลการศึกษา ผูป่้วยวนิิจฉยัเป็นโรค NF1 256 ราย คดัเลือกเขา้การศึกษาจ านวน 70 ราย เพศชาย 38 ราย 
เพศหญิง 32 ราย มีความบกพร่องทางสติปัญญา 6 ราย (ร้อยละ 8.6) ภาวะสมาธิสั้น 14 ราย (ร้อยละ 20) มี
ความบกพร่องในการเรียน 14 ราย (ร้อยละ 20) และเป็นโรคลมชกั 4 ราย (ร้อยละ 5.7) เม่ือน ามาศึกษาความ
เช่ือมโยง พบวา่ผูป่้วยท่ีมี Lisch nodules มีภาวะสติปัญญาบกพร่องนอ้ยกวา่ผูป่้วยท่ีไม่มี Lisch nodules (ร้อย
ละ 5.1 และ 27.3 ตามล าดบั; OR 0.143; 95%CI 0.024 – 0.833) ผูป่้วยท่ีมี neurofibromas มีภาวะสมาธิสั้น
นอ้ยกวา่ผูป่้วยท่ีไม่มี neurofibromas (ร้อยละ 11.6 และ 33.3 ตามล าดบั; OR 0.263; 95% CI 0.077-0.899) 
และผูป่้วยท่ี macrocephaly บกพร่องทางการเรียนมากกวา่ผูป่้วยท่ีขนาดศีรษะปกติ (ร้อยละ 42.9 และ 10.2 
ตามล าดบั; OR 6.600; 95%CI 1.861-23.405) 
สรุป  จากการศึกษาน้ีพบวา่ ผูป่้วยโรค NF1 ท่ี macrocephaly มีความสัมพนัธ์กบัความบกพร่องในการ
เรียนมากกวา่ผูป่้วย NF1 ท่ีขนาดศีรษะปกติ ส่วนผูป่้วย NF1 ท่ีมี Lisch nodules มีความบกพร่องทาง
สติปัญญานอ้ยกวา่ผูป่้วยท่ีไม่มี Lisch nodules  และผูป่้วยท่ีมี neurofibromas มีความบกพร่องทางการเรียนรู้
นอ้ยกวา่ผูป่้วยท่ีไม่มี neurofibromas อยา่งไรก็ตามควรมีการศึกษาในผูป่้วยจ านวนมากข้ึนต่อไป 
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Abstract 

 
Objective   This study has objective to analyze the association between clinical phenotypes and 
neurodevelopmental outcomes in pediatric patients diagnosed with neurofibromatosis type 1 (NF1) from 
2005-2015 at Siriraj hospital. The neurodevelopmental outcomes included mental retardation (MR), 
developmental delay, epilepsy, attention deficit hyperactive disorder (ADHD), and learning disabilities 
(LD). 
Methods   A retrospective chart review of all children clinically diagnosed with NF1 who were seen at 
Siriraj hospital from 2005-2015 was performed. All children were 7-18 years old and received 
neurodevelopmental assessment by pediatricians or pediatric psychiatrists. 
Results   Out of 256 patients with NF1, 70 patients were included in this study, male 38 and female 32. 
There were 6 (8.6%) with MR, 14 (20%) with ADHD, 14 (20%) with LD, and 4 (5.7%) with epilepsy. 
The associations were analyzed and found that patients with Lisch nodules had less common MR (5.1% 
vs. 27.3%; OR 0.143; 95%CI 0.024 – 0.833), patients with neurofibromas had less common ADHD 
(11.6% vs. 33.3%; OR 0.263; 95%CI 0.077-0.899), and patients with macrocephaly had more common 
LD (42.9% vs. 10.2%; OR 6.600; 95%CI 1.861-23.405) 
Conclusion   In this hospital-based study of 70 patients with NF1, we found the association between 
macrocephaly and LD in patients with NF1. However patients with Lisch nodules and neurofibromas 
seemed to have less common ID and ADHD, respectively.  However, this study is a hospital-based study 
with limited number of patients, so further studied on a national scale are warranted to better elucidate the 
association of clinical phenotypes and neurodevelopmental outcomes in patients with NF1. 
Keywords:   neurofibromatosis type1, mental retardation, attention deficit hyperactive disorder, learning 
disabilities, Epilepsy 

 
 


