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1. แพทยป์ระจาํบา้นกุมารเวชศาสตร ์ภาควชิากุมารเวชศาสตร ์คณะแพทยศาสตรศ์ริริาชพยาบาล 

2. สาขาเวชพนัธุศาสตร ์ภาควชิากุมารเวชศาสตร ์คณะแพทยศาสตรศ์ริริาชพยาบาล 

บทนํา โรคพนัธุกรรมเมตาบอลกิของกรดอนิทรยีแ์ละสารโมเลกุลเลก็บางกลุ่มจะมกีรดอนิทรยีห์รอืสาร

จาํเพาะบางชนิดทีค่ ัง่ในรา่งกายและขบัออกมาในปัสสาวะ สารเหล่าน้ีสามารถตรวจพบไดโ้ดยการตรวจ

ทางหอ้งปฏบิตักิารคอืการตรวจกรดอนิทรยีใ์นปัสสาวะดว้ยเทคโนโลย ีgas chromatography-mass 

spectrometry (GC-MS) ซึง่เป็นการตรวจวนิิจฉยัทางพนัธุกรรมเมตาบอลกิทีส่าํคญัอยา่งหน่ึงและมใีน

โรงพยาบาลศริริาชเป็นทีแ่รกในประเทศไทย 

วตัถปุระสงค  ์เพือ่ศกึษาจาํนวน ชนิด ลกัษณะอาการทางคลนิิก และผลการรกัษาโรคพนัธุกรรมเมตา- 

บอลกิชนิดต่างๆทีต่รวจพบโดยการใชเ้ครือ่ง GC-MS ในโรงพยาบาลศริริาช 

วิธ ีการวิจยั การศกึษาน้ีเป็นการศกึษาเชงิพรรณนาแบบวจิยัยอ้นหลงั (descriptive retrospective 

study) โดยผูว้จิยัไดร้วบรวมผลการตรวจปัสสาวะดว้ย GC-MS จากสิง่สง่ตรวจทัว่ประเทศทีส่ง่มายงั

หอ้งปฏบิตักิารพนัธุศาสตร ์ภาควชิากุมารเวชศาสตรโ์รงพยาบาลศริริาชตัง้แต่พ.ศ.2544 ถงึ 2559  และ

ทบทวนแฟ้มหน่วยพนัธุศาสตรข์องผูป่้วยโรคพนัธุกรรมเมตาบอลกิทีไ่ดร้บัการรกัษาตดิตามในคลนิิก

พนัธุกรรม ภาควชิากุมารเวชศาสตรโ์รงพยาบาลศริริาชในชว่งเวลาเดยีวกนั เพือ่รวบรวมขอ้มลูทาง

คลนิิก การรกัษา และผลการรกัษาในผูป่้วยกลุ่มน้ี  

ผลการวิจยั จากสิง่สง่ตรวจ 2,383 ตวัอยา่งปัสสาวะผูป่้วยจากทัว่ประเทศ มผีูป่้วยทีไ่ดร้บัการวนิิจฉยั

เป็นโรคพนัธุกรรมเมตาบอลกิทัง้หมด175 ราย โดยเป็นผูป่้วยจากโรงพยาบาลอื่นจาํนวน 99 รายและ

ผูป่้วยทีเ่ขา้รบัการรกัษาทีโ่รงพยาบาลศริริาชจาํนวน 76 ราย ในกลุ่มหลงัน้ีพบผูป่้วยในกลุ่มโรค organic 

acidemias มากทีส่ดุคดิเป็นรอ้ยละ 47.4 รองลงมาคอื amino acid metabolism disorders และ urea 

cycle defects คดิเป็นรอ้ยละ 23.7 และ 15.8 ตามลาํดบั รอ้ยละ50 ของผูป่้วยเริม่มอีาการภายใน 1 

เดอืนแรก แต่คา่มธัยฐานของชว่งเวลาจากเริม่มอีาการถงึไดร้บัการรกัษาเทา่กบั 5 เดอืน แสดงถงึความ



ล่าชา้ในการวนิิจฉยั ซึง่อาจอธบิายไดจ้ากการทีผู่ป่้วยสว่นใหญ่มอีาการ อาการแสดงและผลการตรวจ

ทางหอ้งปฏบิตักิารทีไ่มเ่ฉพาะเจาะจง เชน่ ความตงึตวัของกลา้มเน้ือผดิปกตแิละการเจรญิเตบิโต

ลม้เหลวพบรอ้ยละ 51 metabolic acidosis พบรอ้ยละ 68 สาํหรบัผลการรกัษาพบวา่มผีูป่้วยทีเ่สยีชวีติ

และพฒันาการล่าชา้ คดิเป็นรอ้ยละ 31.6 และ 26.3 ตามลาํดบั มเีพยีงรอ้ยละ 42.1 ทีม่ชีวีติและ

พฒันาการปกตใินการตดิตามครัง้ล่าสดุ 

สรปุ การตรวจกรดอนิทรยีใ์นปัสสาวะดว้ย GC-MS ทาํใหแ้พทยส์ามารถวนิิจฉยัผูป่้วยโรคพนัธุกรรมเม

ตา-บอลกิในประเทศไทยไดเ้ป็นจาํนวนมาก ซึง่ทาํใหแ้พทยส์ามารถใหก้ารดแูลรกัษาผูป่้วยกลุ่มน้ีได้

เฉพาะเจาะจงและมปีระสทิธภิาพ อยา่งไรกต็ามถงึแมผู้ป่้วยจะไดร้บัการวนิิจฉยัโดยเครือ่งมอืน้ีแลว้แต่

บางสว่นยงัมกีารพยากรณ์โรคทีไ่มด่จีงึจาํเป็นตอ้งมกีารตรวจคดักรองทารกแรกเกดิเพือ่วนิิจฉยัโรคให้

เรว็ขึน้รวมถงึมแีพทยผ์ูเ้ชีย่วชาญ ยาและนมพเิศษทีใ่ชใ้นการรกัษา เพือ่พฒันาผลการรกัษาโรคกลุ่มน้ีให้

ดขีึน้ต่อไป 
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Background: Organic acidemias and other small-molecule disorders are characterized by 

specific organic acids or metabolites which accumulate in the patients’ bodies and are excreted 

in the urine. These substances are detected by a laboratory test called urine organic acid 

analysis with gas chromatography-mass spectrometry (GC-MS). This metabolic diagnostic test 

was first established in Thailand at Siriraj Hospital. 

Objective: To study the types, clinical features, and outcomes of patients with inborn errors of 

metabolism diagnosed by GC-MS at Siriraj Hospital. 

Methods: This is a descriptive retrospective study. We reviewed the results of urine organic 

acids of the patients’ specimens from all over the country sent to the genetics laboratory, 

Department of Pediatrics, Siriraj Hospital during 2001-2016. The clinic files of inherited 

metabolic patients who were cared and followed up at the Genetics Clinic, Department of 

Pediatrics, Siriraj Hospital during the same period were also reviewed for the clinical features, 

treatment, and outcomes. 

Results: From 2,383 cases whose urine specimens were sent to the genetics laboratory, 175 

cases with 25 disorders of inborn errors of metabolism were diagnosed by GC-MS. Among 

these, there were 99 cases sent from other hospitals, and 76 cases were treated at Siriraj 

Hospital. From 76 cases, organic acidemias were the most common group (47.4%), with amino 

acid disorders (23.7%) and urea cycle defects (15.8%) were the second and third most 

common groups respectively. Fifty percent of patients had onset of the symptoms within 1 

month of age, but the median time interval between ages of onset and starting treatment was 5 



months which indicated delay of diagnoses. These could be partially explained by nonspecific 

features of these patients in which abnormal muscle tones and failure to thrive (51%) and 

metabolic acidosis (68%) were the most common clinical and laboratory findings respectively. 

For the outcomes of these patients, 31.6% were dead and 26.3% had developmental delay or 

intellectual disability. There were only 42.1% who were alive with normal development at the 

latest follow-up visits. 

Conclusion: Urine organic acid analysis by GC-MS enabled physicians to diagnose many 

inborn errors of metabolism in Thailand, which led to more specific and effective treatment. 

However, many diagnosed patients still had poor outcomes due to delayed diagnoses and lacks 

of proper treatment and genetic specialists. 
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