
1 
 

ការពនិតិយេមើលភាពមនិធមមតាៃនេមតាប៉លូីសពកីំេណើតរបសទ់ារកេទើបនងឹេកើត 
(ការពនិិតយទារកេទើបនងឹេកើត) 

- វាអាចជួយឱយទារកអាចរកេឃើញភាពមនិរបរកតីៃនេមតាប៉ូលីសពកីំេណើតនិងទទលួការពយាបាលឱយបានរតមឹរតវូេនៅដំណាក់
កាលដំបូងេដើមបកីាត់បនថយការខចូខាតខាងរាងកាយឬបញាញ ែដលបណាត លមកពីជងំឺេនះ។ 
 

ឪពកុមាដ យជាទីរសលាញ់ : 

កូនែដលមានសុខភាពលអគឺជារបភពៃនេសចកតីអណំរសរមាប់រគសួារ។ 
របសិនេបើកនូរបស់អនកមានការជងំឹកនងុកំឡុងេពលធំេឡើងវាេរចើនែតនំាមកនូវផលប៉ះពាល់េផសងៗគាន ដល់រកមុរគួសារនិងសងគមដូ
េចនះវាជាការសំខាន់េដើមបីរំលឺកអនកថាវាមានសារៈសំខាន់ខាល ំងណាស់សរមាប់កូនអនកកនុងការទទួលការពនិិតយសុខភាពទារកេទើបនឹ
ងេកើតនងិេសវាកមមពិនតិយសុខភាពែដលពាកព់ន័ធឱយបានឆាប។់ 
តាមរយៈការពនិិតយេលើទារកេទើបនងឹេកើតវាអាចជួយកុមារឱយរកេឃើញបញាហ មិនរបរកតីៃនរបពន័ធរលំាយអាហារពកីំេណើតជាមួយនឹ
ងេរាគសញាញ ែដលមិនសំខាន់េនៅដំណាក់កាលដំបងូនងិផតល់ការេធវើការវនិិចឆ័យនងិការពយាបាលរតឹមរតូវកនុងកំឡុងេពលពយាបាល 
ដូេចនះការខូចខាតដល់រាងកាយឬបញាញ រតូវបានបរងមួអបបបរមាេដើមបីកំណត់ថាេតើកនូរបស់អនកកពំុងមានបញាហ មនិរបរកតីខាងេម
តាប៉ូលីស មនទីរេពទយនងឹយកឈាមែកងេជើងតិចតួចរបស់ទារកេទើបនងឹេកើតបនាទ បព់កីំេណើតបានរយៈេពល ៤៨ 
េម៉ាងេហើយបញជនូេទៅមណឌ លពនិិតយទារកេទើបនងឹេកើតែដលកណំត់េដាយេសវាសុខភាពជាតិៃនរកសួងសុខាភបិាលនិងសុខុមា
លភាពសរមាបក់ារេធវើេតសត។ 
នាេពលបចចបុបននេនះរដាឋ ភិបាលផតល់ការឧបតថមភធនសរមាប់ការេធវើេតសតពិនតិយទារកេទើបនឹងេកើតដូចតេទៅ៖ 
1. ១ ភាពមនិដេំណើរការៃនរកេពញទរី៉អូុតីពកីេំណើត 

វានងឹមានមួយសរមាប់ទារក ៣.០០០ នាក។់ 
ទារកេទើបនងឹេកើតេសទើរែតមនិមានេរាគសញាញ មនិធមមតាពួកេគេរចើនែតមានេរាគសញាញ េរកាយេពលេកើតបាន 2-3 

ែខមូលេហតុចបំងគឺទារកខវះអរម៉ូនទីរ៉អូុីតែដលជះឥទធិពលដល់ការលូតលាស់ខរួកបាលនិងរាងកាយ។ 
របសិនេបើវារតវូបានពយាបាលបនាទ ប់ពីរយៈេពល ៦ 
ែខវាភាគេរចើននងឹកាល យជាជំងផឺលូវចិតតការថយចុះៃនការលូតលាស់និងកំពស់ទាប។ 
េទាះយ៉ាងណាក៏េដាយរបសិនេបើអនកអាចរកវាបានទាន់េពលេវលាការផតល់ការពយាបាល thyroxine កនុងរយៈេពល 1-2 

ែខបនាទ ប់ពកីំេណើតអាចេធវើឱយកូនរបស់អនកមានភាពៃវឆាល តធមមតានិងការលូតលាស់រាងកាយ។ 

2. ២ េរគាះកនងុតរមងេ់នាម 

ទារកមាន កក់នុងចំេណាមទារក ៣៥.០០០ នាក់នងឹមានេរាគសញាញ េនះេរចើនែតេលចេចញពី ៣-៤ 
ែខបនាទ ប់ពកីំេណើតដចូជា៖ ការថយចុះការលូតលាស់, 

ទឹកេនាមនងិរាងកាយេខសាយនងិខួរកបាលធងន់ធងរនាេពលអនាគតជាពិេសសេនៅកនងុខលនួទារកមិនអាចរំលាយរបេូតអុនីកនងុអាហារ
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បានេទ។ ការរកេឃើញមុនេដាយរបបអាហារពេិសសការតាមដានេទៀងទាតក់នងុរយៈេពល ៣ 
ែខបនាទ ប់ពកីំេណើតទារកភាគេរចើនអាចមានការវិវឌឍន៍ឆាល តៃវធមមតា។ 

 

3. ៣ ជងំ ឺhypercysteinemia 

ទារកមាន កក់នុងចំេណាម ១០០.០០០-២០០០០០ នាក់នងឹមាន។ 
ជាចមបងេនៅកនងុរាងកាយរបស់ទារកមនិអាចបំែបលងរបូេតអុនីកនងុអាហារបានយ៉ាងមានរបសិទធិភាពេនាះេទរបសិនេបើមិនបានពយា
បាលវានឹងមានផលវិបាកដូចជាការខូចរទង់រទាយៃនរបព័នធ, កងវះបញាញ , ភាពវេងវងសាម រត។ី ការរកេឃើញមនុ, 

របបអាហារពិេសសនិងការពយាបាលវីតាមីនអាចការពារការខវះបញាញ របស់ទារក។ 

4. ៤ Galactosemia 

ទារករបមាណ ១ លាននាកន់ងឹមានជំងទឺឹកេនាមែផអមធមមតា។ សំខានេ់ដាយសារែតទារកមិនអាចបំែបលងសារជាត ិ
lactose បានជាធមមតាវានងឹមានកអតួលហិតៃលហបនាទ បព់ីបំេបៅ ខូចែភនក ខូចេថលើមនងិខរួកបាល។ 
ការរកេឃើញដបំងូៃនទឹកេដាះមាត យនិងផលិតផលទឹកេដាះេគាែដលគាម នជាតិកាលីេឡសជំនួសឱយទកឹេដាះមាត យឬទកឹេដាះេគាទា
រកទេូទៅអាចការពារពីេរគាះថាន កៃ់នជងំឺ។ 
អនកមាត យែដលធាល ប់ផតល់កំេណើតដល់ទារកែដលមានជមងឺេនះគួរែតេចៀសវាងទទួលទានអាហារែដលមានផលិតផលទកឹេដាះេគាឬ
ជាតិ lactose កនុងអំឡុងេពលមានៃផទេពាះដូចជា៖ 
ផលិតផលទឹកេដាះេគាសរីរាងគខាងកនងុជាេដើមេដើមបកីុំេអាយបងកេរគាះថាន ក់ដល់ទារកែដលមានជមងឺេនះ។ 

5. ៥ កងវះជាតគិលយុកសូ - - ផសូាវ តកងវះជាតអិុរីដែូហសន (កងវះ G-6-PD 

ែដលេគសាគ លជ់ាទេូទៅថាជាសែណត កដសុ) 

វានងឹមានចំននួ៣សរមាប់ទារក ១០០ នាក។់ 
វាជាជងំឺតំណពជូទូេទៅមួយេនៅៃតវ៉ាន់វាបណាត លមកពីការរំលាយអាហារមិនធមមតាៃនគលុយកូសេនៅកនុងេកាសិកាឈាមរកហមកនងុ
ទារក។ េនៅេពលទារកមានជំងេឺនះរតវូបានប៉ះពាល់នឹងថាន ំមួយចំននួដចូជាបរិេភាគសែណត កធបំ៉ះរគាប់ថាន  ំnaphthalene 

(ថាន ំរគាប់កលនិ) រតដុសទឹកសីុរ៉សូាវ យ។ 
សុ៊លផូណាមំីដនិងថាន បំំបាត់ការឈឺចាប់ជាេដើមែដលេរចើនែតបណាត លឱយមានភាពេសលកសាល ំងរសួចរសាវរបសិនេបើមិនពយាបាល
ឱយទាន់េពលេវលាវានឹងបងកជាជមងឺខាន់េលឿងនយុេកលែអ៊រជងំឺវិកលចរិកនិងអាចមានេរគាះថាន កដ់ល់អាយុជីវិតេទៀតផង។ 
ការរកេឃើញសុខភាពកូនអនកមនុនងិេជៀសវាងកតាត បងកេរាគែដលបានេរៀបរាបខ់ាងេលើអាចកាត់បនថយការខចូខាតដល់កនូអនក។ 

 

េលើសពីេនះេទៀតសាថ បន័េវជជសារសតេផសងៗបានែណនំាឧបករណ៍វាស់សទង់ម៉ាស់េតនេមនែដលរតវូបានេរបើកនងុបេចចកេទស
ពិនតិយថមីសរមាបក់ារពិនតិយទារកេទើបនឹងេកើតកនងុេពលដំណាលគាន នឹងការបងាហ ញភាពមនិធមមតាៃនេមតាបូ៉លីសពកីំេណើត។ 
ចាប់េផតើមេនៅែខកកកដាបែនថមពីេលើការតាមដានជំងឺទំាង ៥ ខាងេលើេនះអាទភិាពនងឹរតវូបានផតល់េទៅឱយធាតពុិនតិយចំននួ ៦ 
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សរមាប់ភាពមនិធមមតាៃនេមតាបូ៉លីសពីកំេណើតែដលរតវូបានេធវើេតសតិ៍េដាយរបពន័ធសទងម់តធិំ ៗ ។ 
ការេធវើេតសតពិនតិយបែនថមចំេពាះទារកេទើបនងឹេកើតមានដូចខាងេរកាម៖ 
6. ៦ ជងំទឺកឹេនាមែផអមពកីេំណើត 

វានងឹមានមួយសរមាប់ទារក ១៥.០០០ នាក។់ កតាត ទូេទៅៃនជំងឺេនះគអឺវតតមាន 21-hydroxylase េនៅកនុងរកេពញ 
adrenal លកខណៈខុសគាន េដាយសារែតកងវះគុណភាពនិងបរមិាណៃន“ 21-hydroxylase”: 

(១)“ របេភទការបាត់បង់ជាតសូិដយូម” ភាគេរចើនគឺេដាយសាររយៈេពលៃនទារកេទើបនងឹេកើត។ 
ការបាត់បង់អបំលិដ៏េរចើនអាចបណាត លឱយមានសាថ នភាពេរគាះថាន ក់ជាេរៀងរហូតេហើយរបសិនេបើវារតូវបានេគេធវសរបែហស 
វាអាចបណាត លឱយសាល ប់។ (២)“ របេភទងាយៗ” 
េកមងរសីែបបេនះនឹងមានចរតិមនិធមមតាមនិមានរដូវការេធវើសរៃសេរចើនហួសរបមាណភាពគាម នកូននិងការវិវឌឍន៍មនិធមមតាេរកាយ
េពលលូតលាស់។ េកមងរបុសែដលឈឺក៏អាចមានបញាហ ៃនការលូតលាស់ែដរ។ 
ការែកតរមូវខាងសររីវិទយានងិផលវូចិតតគឺពិបាកណាស់របសិនេបើមនិបានរកេឃើញមនុ។ (៣) "ចាប់េផតើមយឺត" 
អនកជំងមឺិនមានេរាគសញាញ អវីេទបនាទ ប់ពីទារក។ ជំងទឺឹកេនាមែផអមេនៅទារកពីកំេណើតអាចបែនថមពីេលើ 
សក់ដុសយឺតអាចរតវូបានេគេធវើេរាគវិនចិឆ័យេឃើញេនៅដំណាកក់ាលដំបូងេដាយការតាមដានការពយាបាលអាចេចៀសវាងហានិភ័
យៃនជីវតិទារកេទើបនឹងេកើតេបើេយាងតាមការខវះខាតអាហារបបំ៉នសមរសបដូេចនះវាអាចអភិវឌឍនិងលូតលាស់បានធមមតា។ 

 

7. ៧ Mapleuria 

អរតាៃនការេកើតមានកនងុរគួសារេនៅែតសថិតកនងុការវាយតៃមលេនៅេឡើយ។ មានទារករបែហល ១២០.០០០ 
នាក់ជាជនជាតិែសបកសេនៅអឺរ៉បុនិងទារករបែហល ២៥០.០០០ នាក់េនៅសហរដឋអាេមរិក។ 
េដាយសារជាតទិឹកកនុងខលួននិងទកឹេនាមរបស់អនកជំងឺមានភាពែផអមៃនសីុរ៉ូេមផ៉លវារតវូបានេគដាក់េឈាម ះថាសីុរ៉ូេម៉ផល។ 
ទារកែដលមានេរាគសញាញ ធមមតាៃនជងំឺេនះនងឹវិវតតេទៅជាកអតួលហិតៃលហបនតចិមតង ៗ 
បាត់បង់ចំណងអ់ាហារដេងហើមខលខីាន់េលឿងរបកាច់ជាេដើមកនងុរយៈេពលពីរបីៃថងបនាទ ប់ពីចាប់េផតើមបំេបៅកនងុករណីធងនធ់ងរពួកេគអាច
យល់រចលំកអួតចេងាអ រឬអាចងាប់េទៀតផង។ 
ជំងឺេនះគឺជាជំងដឺ៏ករមមួយែដលការរំលាយអាហាររបស់សៃសអាមីណូមានសងាវ ក់មនិធមមតាេហើយការរំលាយអាហាររបស់អាសីុ
តអាមីណូសាខា (របូេតលីនលីននងិអុីសូកូសីុន) មនិអាចដំេណើរការបានរលូនេទ។ 
ការរកេឃើញនងិពយាបាលឱយបានឆាប់មានសារៈសំខាន់ណាស់សរមាប់ទារកេទើបនងឹេកើតែដលអនុញាញ តឱយទារកមានការលូតលា
ស់ធមមតានងិការអភិវឌឍឆាល តៃវ។ 

8. ៨ កងវះជាតអិាសុដីខាល ញខ់វះជាតសិៃសកនងុខលនួ 
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ឧបបតតិេហតកុនងុរសុកកពំុងសថិតកនងុការវាយតៃមលេនៅេឡើយ។ មានទារករបែហលជា ១៥.០០០ 
នាក់េនៅអឺរ៉បុនងិអាេមរិកែដលជាជំងឺរលំាយអាហារអាសីុតខាល ញ់ទូេទៅបំផតុ។ េរាគសញាញ  
ជាធមមតាេលចេឡើងកនងុរយៈេពលពីរឆាន ំដបំូងបនាទ ប់ពកីំេណើត។ 
ទារកនងឹមនិអាចបំេពញដំេណើរការេមតាប៉ូលីសជាតិខាល ញ់បានេទេដាយសារកងវះជាតិអាសីុតខាល ញ់ែខសរឹតមធយមខវះជាតិខាល ញ់ែដ
លបណាត លឱយរលាយជាតិខាល ញ់កនុងរាងកាយនងិផលិតជាតិពុលបងកឱយខូចខាតដល់ខួរកបាលនងិរបពន័ធសរៃសរបសាទបណាត ល
ឱយកអតួេហើមេថលើមថយចុះសមាព ធឈាមនិងថយចះុជាតិសករកនងុឈាម។ ភាពរចបកូរចបល់សនលបន់ិងរបកាច។់ 
េទាះបីជាអនកជងំឺខលះមិនមានេរាគសញាញ ក៏េដាយក៏ ២៥ ភាគរយៃនករណីេនះបានសាល ប់េនៅវគគទី ១ 
េហើយជាេរឿយៗរតូវបានេគេធវើេរាគវិនចិឆ័យខុសដចូជាការសាល ប់ភាល មៗរបស់ទារក។ 
ការពិនតិយមុនអាចការពារការចាប់េផតើមៃនជងំឺការពយាបាលេរាគសញាញ ថយចុះជាតិសករកនងុដណំាក់កាលរសួចរសាវការពយាបាលរ
យៈេពលែវងគផឺតល់អាហារសរមន់កាបូអុីរដាតមុនេពលចូលេគងេជៀសវាងការតមអាហារយូរនងិពយាបាលការឆលងេរាគឬរលាករក
ពះេពាះេវៀននិងការសេរងាគ ះបនាទ ន់េផសងៗេទៀត។ 
របសិនេបើការរងរបួសអាចរតូវបានការពារឱយបានរតឹមរតវូេនាះការពយាករណ៍ចុងេរកាយគឺលអណាស់។ 

9. ៩ ជាតអិាសុតី Glutaric របេភទទ ី១ 

ឧបបតតិេហតកុនងុរសុកកពំុងសថិតកនងុការវាយតៃមលេនៅេឡើយ មានទារករបមាណ ២០.០០០ 
នាក់េនៅសហរដឋអាេមរិកែដលជាជំងកឺរមមួយែដលមានការរំលាយអាហារអាសីុដអាមីណូមិនធមមតា។ 
េដាយសារែតកងវះអង់សីុម glutarky A dehydrogenase 

ទារកមនិអាចបផំាល ញលីសសីុននិងរទបី៉ូផនូបានេទេហើយផលិតផលពុល (ដចូជាអាសីុត glutaric) 

រតូវបានរបមូលផតុំេរចើនេពកេនៅកនុងឈាមនងិជាលិកាែដលបណាត លឱយមានេរាគសញាញ របពន័ធរបសាទរីកចេរមើននងិភាពមិនធមមតា
ៃនការរំលាយអាហារ។ ជាធមមតាទារកអាចមនិមានភាពមនិធមមតា asymptomatic 

កនុងរយៈេពលពរីបីែខៃនកំេណើតប៉ុែនតមានការវិវតតបនតចិមតង ៗ 
កនុងការេធវើលំហាត់របាណការរីកលូតលាស់ៃនការរារំបកគំេហើញសាច់ដុំការលូតលាស់សាច់ដុំេទៅជាការេឡើងរងឹការខវនិនងិកលនលូ
នេនៅទារកេទើបនឹងេកើត។ អវយវៈរតូវបានែរបេទៅខាងេរកៅរាងកាយ 
និងេរាគសញាញ េផសងេទៀតអាចមានេរាគសញាញ រសួចរសាវៃនជងំឆឺកួតរជកូឬសនលប។់ 
ការរកេឃើញនងិពយាបាលឱយបានឆាប់មានសារៈសំខាន់ណាស់សរមាប់ទារកេទើបនងឹេកើតែដលអនុញាញ តឱយទារកមានការលូតលា
ស់ធមមតានងិការអភិវឌឍឆាល តៃវ។ 

10. ១០ Isovalerate 

អរតាេរគាះថាន កក់នុងរសុកកពំុងសថិតេនៅេរកាមការវាយតៃមលេហើយនឹងមានទារកមាន ក់េនៅបរេទសចំននួ ៥០.០០០ នាក់។ 
វាគឺជាជំងដឺ៏ករមមួយែដលមានការរំលាយអាហារមនិធមមតាៃនអាសីុតសរីរាងគ។ េដាយសារែតកងវះអុីសូមុីលី coenzyme A 

dehydrogenase 

ជាធមមតាទារកមិនអាចបំែបកេឡសយូនបានេទេហើយផលិតផលអាសីុតអុបីូរ៉ាប៊ីកែដលមានជាតិពុលរតូវបានកកកុញេរចើនេពកេដា
យេហតុេនះលុកលុយរបព័នធសរៃសរបសាទនងិរបពន័ធឈាម។ 
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េយាងេទៅតាមភាពធងន់ធងរៃនេរាគសញាញ នងិការចាប់េផតើមៃនជំងពឺួកេគរតូវបានែបងែចកេទៅជាលកខណៈធមមតានិង atypical ។ 
អនកជមងធឺមមតាអាចដូចគាន នងឹទារកធមមតាេរកាយេពលេកើតប៉ុែនតេលចេឡើងជាបេណត ើរ ៗ 
ដូចជាអាការៈឈឺរកពះកអតួកអតួលហិតៃលហខវះចណំង់អាហារនងិរមួលរកេពើបរិមាណអាសីុត isovaleric 

េរចើនកកកុញេនៅកនុងខលួនេហើយរាងកាយនងិទកឹេនាមរបស់ទារកនឹងេលចេចញជារូបរាង។ េញើសមានកលិនសអុយ។ 
របសិនេបើមនិមានការេធវើេរាគវិនចិឆ័យនងិការពយាបាលរតឹមរតូវេទេនៅេពលេនះអនកជងំឺនងឹសនលបប់នតចិមតង ៗ ។ 
េនៅកនុងអនកជំងធឺមមតាេពលេវលាចាប់េផតើមគឺេនៅេពលេរកាយេហើយេរាគសញាញ មនិរតវូបានេគដឹងេទ។ 
ជាេរឿយៗវារតវូបានេគេធវើេរាគវិនិចឆ័យេឃើញមយួឆាន ំបនាទ ប់ពកីំេណើតេហើយេពលខលះរតូវបានេគយល់រចឡំថាជាជំងឺរសេដៀងគាន េផស
ងេទៀត។ 
បនាទ បព់ីការរតតួពិនតិយមុនេពលកំណត់ការេរបើរបាស់ការរគប់រគងរបបអាហារនងិការតាមដានជាេទៀងទាត់មានលទធផលពយាបា
លលអ។ 

11. ១១ ជងំអឺាសុតីេមទលី 

ឧបបតតិេហតកុនងុរសុកេនៅែតសថិតេរកាមការវាយតៃមលនងិជាជងំឺដក៏រមមួយែដលមានការរំលាយអាហារអាសីុតសររីាងគមិនធមម
តា។ ទារកេដាយសារែតភាពមនិដំេណើរការៃនេមទីល propyl hydrazine coenzyme 

ការបំែបលងសារជាតិឬការរំលាយអាហារមិនធមមតាៃន cobalamin បណាត លឱយមានការរបមូលផតុំអាសីុដសរីរាងគដូចជាអាសីុត 
methylmalonic និងអាសីុត propionic េនៅកនុងរាងកាយបណាត លឱយខចូខាតដល់របពន័ធសរៃសរបសាទបណាត លឱយ 
ketoacidosis និងជាតិសករកនុងឈាមថយចុះកនងុករណីធងន់ធងរ។ , អាម៉ូញាកក់នងុឈាមខពស់, អាសីុត glycine ខពស់។ 
អរតាមរណភាពទារកនិងកុមារគខឺពស់ណាស់ការពិនតិយេនៅដំណាក់កាលដំបងូរតូវបានរកេឃើញេដើមបីការពារការចាប់េផតើមរសួច
រសាវការបំេពញសារធាតុរាវឱយបានទាន់េពលេវលាេជៀសវាងការេកើតជងំឺទកឹអាសីុត។ ចំេពាះអនកជងំឺែដលមានវីតាមីនេប ១២ 
អាចេរបើបាន។ ចំេពាះអនកជងំឺែដលមានវិតាមនី ១២ 
មិនរតមឹរតវូេមសៅទឹកេដាះេគាពិេសសនិងរបបអាហារមានកាឡូរខីពស់អាចរកសាកហំាប់អាសីុតេមតាម៉ូលីនកនងុឈាមនិងទកឹេនាមកនុ
ងកំរតិលអ។ 

េដើមបេីធវើឱយរបេសើរេឡើងនវូគណុភាពៃនការែថទំាទារកបែនថមេលើវតថពុនិតិយទារកេទើបនងឹេកើតចនំនួ ១១ 
មខុេផសងេទៀតែដលមនិរតវូបានរាបប់ញចលូកនងុេសចកតរីបកាសរបសរ់កសងួសខុាភបិាលនងិសខុមុាលភាពនងិអាចសាកលបងបា
នកនងុេពលដណំាលគាន េដាយមនទរីពេិសាធនធ៍ ំៗ 
ពចិារណាថាេតើរបសទិធភាពៃនការេធវើេតសតេនះមានលកខណៈរគបរ់គានស់រមាបក់ារវនិចិឆយ័គលនីកិនងិភាពរតមឹរតវូៃនការេធវើេតសតឬ
អត។់ េដាយមានការអភវិឌឍនឬ៍តាមដាននងិវធិពីយាបាលរបកបេដាយរបសទិធភាពកមមវធិពីនិតិយសខុភាពរយៈេពល ១០ 
ឆាន ំរបសទ់ភីាន កង់ារសខុភាពជាតសិរមាបក់ារពនិតិយទារកេទើបនងឹេកើតនងិការរតតួពនិតិយដទ៏លូទំលូាយរបសអ់ងគការសខុភាពពភិព
េលាកេលើេគាលការណ៍ទំាង ១០ ខាងេលើការរតតួពនិតិយអាចជា គេរមាងពនិតិយឧបករណវ៍ាស់សទងក់េមៅត ៃថងនងឹបែនថម ១០ 
មខុេទៀតចាបព់ៃីថងទ ី១ ែខតលុាឆាន ំ ១០៨ ។ ការេធវើេតសតពនិតិយបែនថមសរមាបទ់ារកេទើបនងឹេកើតមានដចូខាងេរកាម៖ 

 
 

12. ១២ របេភទ Guainemia របេភទ I 
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របេភទទី ១ ៃន Guainemia គឺជាជំងឺមួយៃនជំងឺវដតរដូវយូរុអនកជំងឺែតងែតទទួលរងពីជំង ឺhyperammonemia 

េដាយសារែតអសមតថភាពកនុងការរំលាយអាម៉ូញាក់កនងុឈាម។ 
កនុងកំឡុងេពលមានគភ៌េរាគសញាញ ទេូទៅដំបូងគឺការបំេបៅកូនមិនរសួលកអួតលហិតៃលហងងុយេគងដកដេងហើមខលីជាេដើម។ 
សាថ នភាពរបស់ពួកេគេរចើនែតផាល ស់បតូរយ៉ាងឆាប់រហ័សនិងបងាហ ញបញាហ សរៃសរបសាទនិងសវយ័តធងន់ធងរ។ 
អនកជំងឺភាគេរចើននងឹសាល ប់ឬវិវតតេទៅជាផលវិបាកេដាយគាម នការពយាបាលរតឹមរតូវ។ 
កនុងការពយាបាលរយៈេពលែវងអនកជងំឺរតូវដាក់ករមិតការទទួលទានរបូេតអីុនេរបើេមសៅទឹកេដាះេគាពិេសសេដើមបីបែនថមការលូតលាស់និងការអភិវឌឍនិង
េរបើថាន ពំិេសសេដើមបីជួយដល់អាម៉ូញាក់ឈាមនិងតាមដានអាមូ៉ញាក់ឈាមនិងគុណតៃមលេផសងៗេទៀត។ 

 

13. ១៣ របេភទ Guainemia របេភទ II 

 

ជំងឺ Guainemia របេភទទី ២ បណាត លមកពីកងវះមុខងាររបូេតអីុន Citrin េនៅកនុងខលួន។ េនៅកនុងជំងឺសរៃសរបសាទទារកេកើតជំងឺ 
Cholestasis ជមងឺខាន់េលឿងេកើតេឡើងកនុងកំឡុងេពលអាយុ ១-៥ 
ែខដំបូងៃនជីវិតេហើយមុខងារេថលើមមានលកខណៈមិនធមមតាមានេរាគសញាញ េផសងៗដូចជា hyperamidemia, galactosemia និងេថលើមខាល ញ់។ 
ករណីធងន់ធងរអាចបណាត លឱយមានការថយចុះៃនការលូតលាស់, ការហូរឈាមមិនធមមតាឬភាពេសលកសាល ំង, ការថយចុះជាតិសករកនុងឈាម, 

ការរីកេថលើមនិងសូមបីែតការេខសាយេថលើម។ 
ការពយាបាលរួមមានការបំេពញបែនថមនូវវីតាមីនែដលរលាយកនុងខាល ញ់និងរកសារបបអាហារែដលមានជាតិរបូេតអីុននិងខាល ញ់ខពស់។ 

 

14. ១៤ អាសុីតរទរីហគីរតសូុីរតូលីលលីីលីកលូកាល រីក 

 

ការរំលាយអាហារ leucine មិនធមមតាគឺជាជំងឺតំណពជូពីកំេណើតនិងជាកមមសិទធិរបស់អាសីុតសរីរាងគមួយរបេភទ។ 
អនកជំងឺមិនអាចសំេយាគអង់សីុមេដើមបីបំែបកអាសីុតឡាកទ់ិចដូេចនះរាងកាយនឹងរបមូលផតុំអាសីុដសរីរាងគែដលបងកេរគាះថាន ក់េនៅកនុងខលួននិងបណាត លឱយតៃមល
អាម៉ូញាក់កនុងឈាមេកើនេឡើង។ ទារកនឹងទទួលរងពីការថយចុះសាម រតីឬរហូតដល់សាល ប់េដាយសារជំងឺទឹកអាសីុតនិងអាម៉ូញាកក់នុងឈាមខពស់។ 
បែនថមេលើអសមតថភាពកនុងការរំលាយអាហារ leucine គុណវិបតតិខាងសរីរវិទយាទីពីរគឺអសមតថភាពកនុងការផលិតសាកសព ketone 

កនុងការេឆលើយតបេទៅនឹងភាពអត់ឃាល នរុាៃំរ៉។ 
របសិនេបើការទទួលទានរបូេតអីុនមានកំណត់េនៅេដើមបែនថមជាមួយរូបមនតពិេសសសរមាប់េមសៅទឹកេដាះេគាេហើយភាពអត់ឃាល នរយៈេពលយូររតូវបានេជៀ
សវាងការអភិវឌឍរាងកាយនិងផលូវចិតតរបស់អនកជំងឺេនៅែតធមមតា។ 

15. ១៥ កងវះសេំយាគ carboxylase សរបុ 

មុខងារមិនរគប់រគាន់ៃនសារធាតុ carboxylase 

សរមាប់ការេរបើរបាស់ជីវឧសម័នជាេសេលហសីមទារកែតងែតមានការលំបាកកនុងការញំុាេហៀរសំេបារកនទួលរកហមរជុះសក់និងលហិតៃលហ។ 
ការរំលាយអាហារអនកជំងឺអាចមានអាសីុត ketolactic, ឈាមអាសីុតសរីរាងគ (ទឹកេនាម) និងខពស់។ អាម៉ូញាក់។ 
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ការបំេពញបែនថមឱយបានទាន់េពលេវលាជាមួយនឹងថាន ជំីវាណូទីនអាចការពារផលវិបាកជាេរចើនេទាះយ៉ាងណារបសិនេបើមិនបានពយាបាលជំងឺេនះអាចប
ណាត លឱយរកិនរបកាច់និងសនលប់េហើយែថមទាងំអាចបងកេរគាះថាន ក់ដល់អាយុជីវិតេទៀតផង។ 

16. ១៦ coenzyme ែខសសងាវ កែ់វងេពក កងវះជាត ិ

ជំងឺេនះអាចបណាត លឱយរាងកាយបាត់បង់ជាតិខាល ញ់ជាក់លាក់េទៅជាថាមពលជាពិេសសកនុងសាថ នភាពតមអាហារ។ 
េរាគសញាញ ធមមតាេលចេឡើងេនៅដណំាក់កាលដំបូងៃនទារកឬកុមាររួមទាងំការថយចុះជាតិសករកនុងឈាម, សនលឹមនិងេខសាយសាច់ដុំ។ 
អនកជំងឺអាចមានបញាហ េថលើមឬបញាហ េបះដូងែដលគំរាមកំែហងដល់អាយុជីវិត។ 
របសិនេបើេរាគសញាញ ចាប់េផតើមេកើតមានេនៅវ័យជំទង់ឬមនុសសេពញវ័យជាទូេទៅមានការឈឺចាប់សាច់ដុំនិងរមលួរកេពើ។ 
េនៅេពលជាលិកាសាច់ដុំរតូវបានបំផាល ញរបូេតអីុនមួយេហៅថា myoglobin 

រតូវបានបេញចញែដលឆលងកាត់តរមងេនាមចូលេទៅកនុងទឹកេនាមេដើមបីបែងវរទឹកេនាមឱយេទៅជារកហមឬពណ៌េតាន ត។ 
េនៅកនុងរបបអាហារអាហារមួយចំនួនតូចេដើមបីេចៀសវាងការឃាល នការដាក់ករមិតេលើការទទួលទានអាសីុតខាល ញ់សងាវ ក់ែវងនិងការបែនថមសារជាតិ 
carnitine គឺជាេគាលការណ៍ពយាបាលដ៏សំខាន់។ 

17. ១៧ កងវះ carnitine បឋម 

ឧបសគគៃនការដឹកជញជូន carnitine ។ អរតាៃនឧបបតតេិហតុកនុងរសុកគឺរបែហល ៣០,០០០ 
េហើយអរតាៃនឧបបតតិេហតុេនៅរបេទសជបុ៉នគឺរបែហលមួយកនុងចំេណាម ៤០,០០០ ។ Carnitine (ឬ carnitine) 

ទទួលខុសរតូវកនុងការដឹកជញជូនអាសីុតខាល ញ់េទៅរកេពញេដើមបីកត់សុ◌េីដើមបីផលិតថាមពល។ ចំេពាះអនកជំងែឺដលមានកងវះ carnitine បឋម, 

hyperammonemia អាចេកើតមានមុនអាយុមួយឆាន េំហើយដំេបៅ myocardial េកើតេឡើងបនាទ ប់ពីអាយុមួយឆាន ។ំ 
ដរាបណាវាអាចរតូវបានេគេធវើេរាគវិនចិឆ័យទាន់េពលការេលបថាន  ំcarnitine ជារបចាអំាចេជៀសវាងជំងឺេនះបាន។ 

18. ១៨ របេភទកងវះ Carnitine palmitoyl transferase របេភទ I 

ជំងឺេនះអាចរារាងំការេរបើរបាស់រាងកាយរបស់អាសីុតខាល ញ់េដើមបីផលិតថាមពលជាពិេសសេនៅេពលទទួលទានអាហារមិនរគប់រគាន់។ 
ភាពធងន់ធងរៃនេរាគសញាញ ខុសគាន ពីមនុសសមាន ក់េទៅមនុសសមាន ក់វាេរចើនែតេកើតមានកនុងវ័យកុមារភាពអនកជំងឺមិនអាចេរបើអាសីុតខាល ញ់មានរបសិទធភាពកនុងការផ
លិតថាមពលែដលនាឱំយមានការថយចុះជាតិអាសីុត ketone 

អាសីុតខាល ញ់ទាបេហើយវាក៏រតូវបានអមេដាយជំងឺេថលើមេថលើមមិនធមមតានិងេរាគសញាញ ៃនរបព័នធសរៃសរបសាទដៃទេទៀត។ ហានិភយ័ៃនការបាត់បង,់ 

ការេខសាយេថលើម, ជំងឺឆកួតរជូក, សនលប់និងការសាល ប់ភាល មៗការការពារការថយចុះជាតិសករកនុងឈាមអាចកាត់បនថយហានិភ័យៃនការខូចខាតសរៃសរបសាទ។ 
េដើមបីការពារការថយចុះជាតិសករកនុងឈាមទារករតូវបេងកើនភាពញឹកញាប់ៃនការបំេបៅេពលៃថងេហើយបនាទ ប់មកបែនថមេមសៅេពាតេនៅេពលលាង ចអនកជំងឺមនិគួរ
ញំុាេលើសពី ១២ 
េម៉ាងេទេពលពួកេគឈឺឬទទួលការពយាបាលពិេសសដូចជាវះកាត់អនកជំងេឺពញវ័យរតូវេរបើសករខពស់និងខាល ញ់ទាបជាេគាលការណ៍ៃនការបរិេភាគ។ 
េដើមបីធានាថារាងកាយេរបើសករជារបភពថាមពលដ៏សំខាន់។ 

19. ១៩ របេភទកងវះ Carnitine palmitoyl transferase របេភទទី ២ 
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ជំងឺេនះអាចរារាងំការេរបើរបាស់រាងកាយរបស់អាសីុតខាល ញ់េដើមបីផលិតថាមពលជាពិេសសេនៅេពលទទួលទានអាហារមិនរគប់រគាន់។ 
អនកជមងឺរបេភទសុលទារកធងន់ធងរបំផុតអាចវិវតតេរាគសញាញ ភាល មៗេរកាយេពលេកើត។ 
េរាគសញាញ ែដលទាក់ទងនឹងការដកដេងហើមជំងឺឆកួតរជូកជំងេឺខសាយេថលើមជងំឺ myocardial, arrhythmia និងកងវះជាតិអាសីុត ketone ទាប។ 
សក់ចាប់េផតើមយឺតអាចឈានដល់វ័យកុមារភាព។ 
ការពយាបាលជាចមបងេដើមបីកាត់បនថយការទទួលទានអាសីុដខាល ញ់សងាវ ក់ែវងៗការពារភាពអត់ឃាល នេជៀសវាងការថយចុះជាតិសករកនុងឈាមនិងអនញុាញ តឱយ
អនកជំងឺបែនថមជាតិសករបែនថមេទៀតេដើមបីផលិតថាមពលេនៅេពលរតូវការ។ 

20. ២០ របេភទអាសុីត Glutaric របេភទទី ២ 

សាថ នភាពេនះភាគេរចើនបណាត លមកពីកងវះជាតិទឹកកនងុអុីរដូែសនែដលេធវើឱយមានបញាហ កនុងការរំលាយអាហារអាសីុតខាល ញ់និងអាសីុតអាមីណូស
ងាវ ក់។ ទារកេទើបនឹងេកើតអាចមានជាតិសករកនុងឈាមថយចុះអាសុ◌តីេខសាយសាច់ដុំេខសាយេថលើមរីក។ ល។ េលើសពីេនះេទៀតបាតេជើងនឹងមានកលនិ។ 
សក់ចាប់េផតើមយឺតអាចឈានដល់ការចាប់េផតើមៃនវ័យជំទង់។ 
ការពយាបាលអាចបំេពញបែនថមសារធាតុបូទីវីលីននិងកានីនទីននិងកាបអូុីរដាតខពស់ជាតិខាល ញ់និងរបូេតអីុនទាបការពារភាពអត់ឃាល នេជៀសវាងការថយចុះ
ជាតិសករកនុងឈាមនិងអនុញាញ តឱយអនកជំងឺបែនថមជាតិសករបែនថមេទៀតេដើមបីផលិតថាមពលេនៅេពលរតូវការ។ 

21. ២១ អាសុីត Propionic 

របេភទទារកេទើបនងឹេកើតធងន់ធងរបំផុតវិវតតេរាគសញាញ កនុងរយៈេពលពីរបីសបាត ហ៍ៃនការសរមាលកូនការផតល់ចំណីមិនលអកអួតជំងឺឆកតួរជូកសេមលង
សាច់ដុំទាបការេខសាះជាតិទឹកភាពលហតិៃលហភាពយឺតយ៉ាវនិងដំេបៅខួរកបាល។ សទីលម៉ូដសក់យឺតគឺករមមានណាស់។ 
អនកជំងឺែដលមានជមងឺេនះរតូវកំណតក់ារទទួលទានរបូេតអីុនជាពិេសសអាសីុតអាមីណូែដលផលិតអាសីុតអាេសទិកដូេចនះបែនថមពីេលើរបបអាហារធមមតាតិច
តួចរូបមនតពិេសសអាចរតូវបានផតល់ឱយេដើមបីផគត់ផគង់របេូតអីុននិងកាឡូរីែដលរតូវការសរមាប់ការលូតលាស់រគប់រគាន់។ 

មុនេពលែដលអនកដឹងពីលទធផលៃនការពិនិតយសូមកុំអនុញាញ តឱយកូនរបស់អនកទាក់ទងជាមួយថាន រំគាប់ណាហវីតេឡន 
(ជាទូេទៅរតូវបានេគសាគ ល់ថាជាថាន រំគាប់កលិនរកអូប) េហើយកុំេរបើថាន ណំាមួយេឡើយរបសិនេបើអនកមានបញាហ សុខភាពសូមសួររគូេពទយកុមាររបស់អនក។ 
របសិនេបើលទធផលពិនិតយទារកមានលកខណៈវិជជមាន (គរួឱយសងស័យ) វាមិនមានន័យថាទារករតូវបានេគកំណត់ថាមានជំងឺេនាះេទ។ 
សាថ ប័នរបមូលឈាមេដើមឬមនទីរេពទយពិនិតយែដលបានបញាជ ក់នឹងជួយឱយកនូរបស់អនកឆលងកាត់ការរតួតពិនិតយបញាជ ក់បែនថមេទៀតកនងុរយៈេពលដ៏ខលីបផំុត។ 
លទធផលៃនការរតួតពិនិតយដំបូង (ការពិនិតយេឡើងវិញ) អាចទទួលបានរបែហល ២ សបាត ហ៍បនាទ ប់ពីការរបមូលឈាម។ 
សូមទាក់ទងវិទយាសាថ នរបមូលឈាមេដើមឬេគហទំព័រៃនមជឈមណឌ លពិនិតយទារកេទើបនឹងេកើត (េគហទំព័រ៖) 
ចំេពាះបញាហ ទាក់ទងនឹងជំងឺសូមពិេរគាះជាមួយការអប់រំ។   

េសវាសុខភាពជាតិៃនរកសួងសុខាភិបាលនិងសខុុមាលភាពយកចតិតទកុដាកច់ំេពាះអនក! 


