
การศึกษายอนหลังทางคลินกิในผูปวยท่ีสงสัยโรคพนัธุกรรมเมตาบอลิค 
และผลการสงตรวจวิเคราะหกรดอะมิโนในพลาสมา 

นิธิวัชร   วัฒนวิจารณ 
 

 รายงานนี้เปนการศึกษาทางคลินิกของผูปวยท่ีสงสัยโรคพันธุกรรมเมตาบอลิค  ในภาควิชากุมารเวชศาสตร
โรงพยาบาลศิริราช ยอนหลัง 5 ป   ตั้งแตป พ.ศ.2540-2544   จํานวน  114  ราย  ท่ีสงตรวจวเคราะหกรดอะมิโนในพลาสมา
กับสถาบันวิจยัจฬุาภรณ  โดยมีจุประสงคเพื่อศึกษาขอมูล ทางระบาดวทิยา   ขอมูลทางคลินิก (อาการ  และอาการแสดง) ท่ี
จําเพาะของโรคพันธุกรรมเมตาบอลิค โดยเฉาะโรคท่ีเกี่ยวของกับสารโมเลกุลเล็ก ( small-molecule  diseases) รวมท้ัง
จําแนกประเภทผูปวยพันธุกรรมเมตาบอลิค  การศึกษาจะแยกผูปวยเปน 2 กลุม คือกลุมท่ีไดรับการวินิจฉัย เปนโรค
พันธุกรรมเมตาบอลิค  และกลุมท่ีไมไดเปนโรคพันธุกรรมเมตาบอลิค  แลวจะมีการเปรียบเทียบขอมูลจากผูปวยท้ัง 2 กลุม 
วามีความแตกตางกันอยางมีนัยสําคัญทางสถิติหรือไม  เพื่อนําไปสูขอมูลท่ีจําเพาะตอผูปวยพันธุกรรมเมตาบอลิค 
 พบวาผูปวยพนัธุกรรมเมตาบอลิคจากการศึกษานี้สวนใหญ เปน small – molecule  diseases  (74.3%)  โดยพบ  
amino  acid  disorders  มากท่ีสุด สัดสวนผูปวยท่ีเปน positive  diagnosis ตอผูปวยท้ังหมด  ท่ีสงวิเคราะหกรดอะมิโนใน
พลาสมา ประมาณ  1:8   สวนขอมูลทางระบาดวิทยาพบวาผูปวยเพศชายมากกวาเพศหญิง  อายุท่ีเร่ิมแสดงอาการสวนใหญ
อยูในชวงทารกแรกเกิด  และถาหลัง 3 ป  ไปแลว  โอกาสท่ีเปนโรคจะนอยมาก ผูปวยคร่ึงหนึ่งมีประวัติการแตงงานใน
ญาติพี่นอง  ขอมูลทางคลินิกแสดงใหเห็นวา  อาการนําท่ีพบบอยท่ีสุด คือ acute  metabolic   encephalopathy  และอาการ  
แสดงท่ีจําเพาะตอ  small  - molecule  diseases  คือ ตับโต  ปสสาวะมีกล่ินผิดปกติ  ภาวะกรดในเลือดภาวะแอมโมเนียใน
เลือดสูง  การเปล่ียนแปลงของระดับความรูสึกตัว  การมีคีโตนในเลือดและปสสาวะ  อาการเหลานี้จะเปนขอบงช้ีสําคัญใน
การสืบคนทางเมตาบอลิคเพิ่มเติมตอไป   
 ขอมูลท่ีไดจากการศึกษานี้  ไดนําไปเปรียบเทียบขอมูลในประเทศไทย  และตางประเทศซ่ึงมีขอมูลบางอยางท่ี
แตกตางจากตางประเทศ  ดังนั้นจึงมีความจาํเปนท่ีจะตองมีการศึกษาเพิม่เติมเกีย่วกับโรคพันธุกรรมเมตาบอลิคในประเทศ
ไทยตอไป   
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 This  project  is  the  retrospective  clinical   study  of  patients  with  suspected  inborn  errors of  
metabolism   in   Siriraj  Hospital   during  1997-2001.  We  studied 114  patients  investigated  by  
quantitative   plasma  amino  acids  analysis. 
  The  objective  of  this  study is  to  collect    epidemiologic  and  specific   clinical  data   of  inborn   
errors  of   metabolism , especially   small – molecule   diseases.  
 Moreover , we  classified  inborn   errors   of  metabolism   into   6 groups. All  patients  was   
categorized   into  2 major   groups : (1)   positive  diagnoses  for  inborn  errors   of   metabolism, (2)  
negative  diagnoses  for  these  diseases. Comparison between  2 groups  was  done  including  analysis  of  
statistical   significance. 
 We  found  that  most  inborn  errors  of  metabolism   ascertained  through   plasma   amino  acids  
analysis  were  small-molecule  diseases (74.3%) and  amino  acid  disorders  comprised  most  frequent  
disorder  .  Our  data  demonstrated  the  ratio   of   positive  diagnoses  to  all  patients  was  about 1:8. 
Epidemiological   data   showed  that   number  of  male   were  more  than  female   patients.  Onset  of  
diseases  predominantly  began  during   first  month  of  age, and  rarely  found  after  3 years  of  age.  
There  were  histories  of  consanguinity   in   half  of  diseased  patients. With  the  clinical  data, the  most   
common  presenting  symptom  was  acute  metabolic encephalopathy   and  specific   signs  for   small – 
molecule  disorders   included  hepatomegaly , abnormal   urine  odor ,  acidosis , hyperammonemia , 
alteration   of  consciousness , and  ketosis / ketonuria. These  signs  or  symptoms  indicated  further   
metabolic   investigations. 
 Regarding   comparison  from  data  in  Thailand  and  other   countries , we  found  different   
results   from  Caucasian   population.  Thus  further   studies   in   inborn  errors  of  metabolism   is   
needed  for  Thai  people . 
 
 
 
 
 
 




