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การตรวจคดักรองโรคความผดิปกตทิางเมตาบอลซิมึแตกาํเนดิในทารกแรกเ

กดิ (เรียกส้ันๆ วาการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด) 

- โรคความผิดปกติทางเมตาบอลิซึมสามารถตรวจพบในลูกนอยแตกําเนิดไดตั้งแตระยะแรกเร่ิม                    
และรับการรักษาที่เหมาะสมในระยะแรกเร่ิม 

จะชวยลดความเสียหายจากโรคที่มีตอรางกายและสติปญญา 

เรยีนคณุพอคณุแมทีร่กัทกุทาน: 

เด็กที่มีสุขภาพแข็งแรงเปนท่ีมาของความสุขในครอบครัว ในระหวางที่เด็กเจริญเติบโต 

หากมีอาการเจ็บปวยก็มักจะสงผลกระทบตอครอบครัวและสังคมในระดับท่ีแตกตางกัน ดังน้ัน 

จึงขอเตือนไว ณ ที่น้ีวา การใหลูกนอยไดรับการตรวจคัดกรองในทารกแรกเกิดแตเน่ินๆ 

และรับการตรวจสุขภาพท่ีเก่ียวของเปนสิ่งที่สําคัญอยางยิ่ง จากการตรวจคัดกรองในทารกแรกเกิด 

สามารถชวยใหตรวจพบอาการของโรคความผิดปกติทางเมตาบอลิซึมในทารกแรกเกิดที่ไมชัดเจนไดเ
ร็วยิ่งขึ้น และไดรับการรักษาที่เหมาะสมในชวงเวลาที่ใหผลการรักษาดีที่สุด 

สามารถลดความเสียหายจากโรคที่มีตอรางกายหรือสติปญญาใหเหลือนอยท่ีสุด 

เพ่ือใหแนใจวาลูกนอยของทานไมไดปวยเปนโรคความผิดปกติทางเมตาบอลิซึมแตกําเนิด ภายใน 48 

ชั่วโมงหลังคลอด ทางโรงพยาบาล(คลนิิก) 

จะเจาะเก็บตัวอยางเลือดบริเวณสนเทาของทารกแรกเกิดเล็กนอย 

แลวสงใหศูนยตรวจคัดกรองโรคในทารกแรกเกิดที่กรมการสงเสริมสุขภาพประชาชน 
กระทรวงสาธารณสุขและสวัสดิการ (Health Promotion Administration, MOHW)  
กําหนดและทําการทดสอบท่ีเก่ียวของ 

ปจจุบันรายการตรวจคัดกรองทารกแรกเกิดที่รัฐบาลใหเงินอุดหนุนมีดังน้ี: 

1. ภาวะพรองไทรอยดฮอรโมนแตกาํเนดิ หรอืโรคเออ (Congenital Hypothyroidism: 
CHT) 

ในทารกทุก 3,000 คนจะมี 1 คนท่ีปวยเปนโรคน้ี ทารกแรกเกิดสวนมากแทบจะไมมีอาการผิดปกติ 
โดยท่ัวไปจะคอยๆ แสดงอาการหลังคลอด 2-3 เดือนโดย 

มีสาเหตุหลักมาจากภาวะขาดฮอรโมนไทรอยดในรางกายของทารก 

สงผลกระทบตอระบบประสาทสมองและพัฒนาการดานการเจริญเติบโตของรางกาย 

หากตรวจพบและรักษาหลังเด็กมีอายุ 6 เดือนขึ้นไป สวนใหญจะทําใหเปนปญญาออน                   

มีการเจริญเติบโตที่ลาชา ตัวเต้ีย แตหากตรวจพบโรคไดเร็ว 

ไดรับการรักษาโดยการใหฮอรโมนไทรอยดในระหวางอายุ 1-2 เดือนหลังคลอด 

ก็จะสามารถชวยใหทารกมีการเจริญเติบโตทางรางกายและพัฒนาการทางสมองที่เปนปกติได 
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2. ภาวะพรองเอนไซมยอยสลายกรดอะมิโนฟนลิอะลานนีหรอืโรคฟนลิคีโตนูเรยี 
(Phenylketonuria) 

ในทารกทุก 35,000 คนจะมี 1 คนท่ีปวยเปนโรคน้ี โดยทั่วไปมักแสดงอาการเมื่ออายุ 3-4 

เดือนหลังคลอด เชนมีการเจริญเติบโตที่ลาชา นํ้าปสสาวะและตามรางกายมีกลิ่นเหม็นของเชื้อรา 

ในอนาคตจะมีอาการปญญาออนอยางรุนแรง 

มีสาเหตุหลักมาจากทารกไมสามารถเผาผลาญโปรตีนในอาหารไดอยางมีประสิทธิภาพ 

การตรวจพบโรคไดเร็ว ทารกที่ไดรับอาหารพิเศษและตรวจติดตามอาการอยางสมํ่าเสมอภายใน 3 

เดือนหลังคลอด สวนใหญจะมีพัฒนาการทางสติปญญาอยางเปนปกติ 

3. ภาวะโฮโมซสีเทอนีสงูในปสสาวะหรือโรคโฮโมซสิทนิยูเรยี (Homocystinuria) 

ในทารกทุก 1-2 แสนคนจะมี 1 คนท่ีเปนโรคน้ี 

มีสาเหตุหลักมาจากทารกไมสามารถเผาผลาญโปรตีนในอาหารไดอยางมีประสิทธิภาพ 

หากไมรับการรักษา จะทําใหมีอาการแทรกซอนเชนกระดูกผิดรูป ปญญาออน เกิดลิ่มเลือดเปนตน 

การตรวจพบโรคไดเร็ว รักษาดวยการใหอาหารพิเศษและวิตามิน 

สามารถชวยปองกันไมใหทารกมีอาการปญญาออนได 

4. โรคกาแลคโตซเีมยี (galactosemia) 

ในทารกประมาณ 1 ลานคนจะมีเด็กที่เปนโรคกกาแลคโตซีเมียหน่ึงคน 

สาเหตุหลักของโรคมาจากทารกไมสามารถยอยนํ้าตาลแลคโตสไดตามปกติ โดยทั่วไปหลังใหนม 

ทารกมักจะอาเจียน มีอาการงวงซึม อวัยวสวนดวงตา ตับและสมองไดรับความเสียหาย 

การตรวจพบไดเร็ว 

การใหผลิตภัณฑนมที่ไมมีนํ้าตาลแลคโตสและนํ้าตาลกาแล็กโทสแทนการใหนมแมหรือนมผงสําหรับท
ารกท่ัวไป สามารถชวยปองกันอันตรายของโรคได คุณแมที่เคยคลอดบุตรทีป่วยเปนโรคน้ี 

ในระหวางที่ตั้งครรภ 
ทางที่ดีควรหลีกเลี่ยงการรับประทานอาหารที่มีสวนผสมของนํ้าตาลแลคโตสหรือนํ้าตาลกาแล็กโทส 

เชนนมวัว ผลิตภัณฑจากนม เคร่ืองในสัตวเปนตน 

ก็จะสามารถปองกันอันตรายท่ีอาจเกิดกับทารกที่ปวยเปนโรคน้ีได 

5. โรคพรองเอนไซม G6PD (Glucose-6-phosphate dehydrogenase deficiency                   
หรอืเรียกกนัทัว่ไปวาโรคแพถัว่ปากอา) 

ในทารกจํานวนราว 100 คนจะพบ 3 คนท่ีปวยเปนโรคน้ี 

เปนโรคทางพันธุกรรมที่พบบอยในพ้ืนท่ีไตหวัน 

สาเหตุหลักมาจากความผิดปกติของกระบวนการเผาผลาญนํ้าตาลกลูโคสของเม็ดเลือดแดงในรางกาย
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ทารก สําหรับเด็กที่เปนโรคน้ี เม่ือไดรับยาหรือสารบางชนิด เชนทานถ่ัวปากอา 

สัมผัสถูกแนฟทาลีน(ลูกเหม็น) ทายานํ้าสีมวง หรือการใชยาในกลุมซัลโฟนามัยและกลุมไพรินเปนตน 

มักทําใหมีภาวะโลหิตจางเน่ืองจากเม็ดเลือดแดงแตกอยางฉับพลันไดงาย 

หากไมไดรับการรักษาไดทันเวลาจะทําใหมีอาการตัวเหลือง ปญญาออน และอาจมีอันตรายถึงชีวิต 

การวินิจฉัยสุขภาพทารกต้ังแตระยะเริ่มแรก 

หลีกเลี่ยงการสัมผัสกับปจจัยท่ีกอใหเกิดอาการของโรคขางตน 

สามารถชวยลดอันตรายท่ีจะเกิดกับเด็กทารกได 

นอกจากนี้ ปจจบุนัสถานพยาบาลหลายแหงไดนาํเขาเครือ่ง Tandem Mass Spectrometers      

ซึ่งเปนเทคโนโลยกีารทดสอบใหมทีใ่ชในการตรวจคดักรองโรคในทารกแรกเกดิ 

ทีส่ามารถตรวจคดักรองหาโรคความผดิปกตทิางเมตาบอลิซมึหลายชนดิไดในเวลาเดยีวกัน 

เพือ่เปนการใหบรกิารตรวจคดักรองทารกแรกเกดิทีด่กีวา ตั้งแตเดอืนกรกฎาคม 2006 เปนตนไป 

นอกจากการตรวจคดักรองโรค 5 โรคทีก่ลาวมาขางตนแลว 

รัฐบาลยงัไดเพิม่รายการตรวจคดักรองโรคความผดิปกตทิางเมตาบอลิซมึแตกําเนดิทีท่ดสอบดวยเครื่อ
ง Tandem Mass Spectrometry อีก 6 รายการ 

รายการตรวจคดักรองทารกแรกเกดิทีไ่ดรบัเงนิอดุหนุนทีเ่พิ่มเขามาใหม มดีงันี:้ 

6. ภาวะบกพรองฮอรโมนจากตอมหมวกไตแตกาํเนิด (Congenital adrenal hyperplasia; 
CAH) 

ในทารกทุก 15,000 คนมีหน่ึงคนที่ปวยเปนโรคน้ี 

สาเหตุที่พบบอยท่ีสุดของโรคน้ีคือการขาดเอนไซม 21-hydroxylase ในตอมหมวกไต 

การวิจัยทางคลินิกพบวาจากคุณสมบัติและปริมาณการขาดเอนไซม “21-hydroxylase” 

สามารถแบงเปน: (1) "ประเภทสูญเสียโซเดียม" 

สวนใหญเกิดจากทารกสูญเสียเกลือจํานวนมากในชวงแรกเกิดซ่ึงอาจทําใหเกิดอันตรายอยางเฉียบพลั
บ หากไมรับการวินิจฉัยรักษา อาจทําใหเสียชีวิตได (2) "ประเภทท่ัวไป" 

ประเภทน้ีทารกเพศหญิงจะมีอวัยวะเพศท่ีผิดปกต ิโตขึ้นไมมีประจําเดือน มีความเปนชายมากเกินไป 

มีบุตรยากและและมีพัฒนาการที่ผิดปกติ ผูปวยท่ีเปนทารกเพศชายก็มีปญหาดานพัฒนาการเชนกัน 

หากตรวจพบโรคลาชา จะทําใหการบําบัดรักษาทั้งดานรางกายและจิตใจทําไดยาก (3) 

"ประเภทแสดงอาการชา" ผูปวยมีอาการของโรคหลังพนวัยทารกไปแลว 

บกพรองฮอรโมนจากตอมหมวกไตแตกําเนิด นอกจากประเภทแสดงอาการแลว 

ประเภทสามารถคัดกรองตรวจวินิจฉัยไดเร็ว รับการรักษาตั้งแตระยะแรกเร่ิม 

สามารถชวยปองกันอันตรายถึงชีวิตในทารกแรกเกิด 

การใหยาเสริมฮอรโมนตัวท่ีบกพรองในปริมาณที่เหมาะสม 

จะชวยใหทารกมีพัฒนาการและเจริญเติบโตไดตามปกติ 
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7. โรคปสสาวะกลิน่เมเปลไซรบัหรอืโรคปสสาวะหอม (Maple syrup urine disease; 
MSUD) 

อัตราการเกิดโรคในไตหวันยังอยูระหวางการประเมิน ในทารกผิวขาวชาวยุโรปทุก 120,000 

คนจะมีเด็กปวยเปนโรคน้ีหน่ึงคน และในสหรัฐอเมริกา ทารกประมาณ 250,000 คนจะมีหน่ึงคน 

เน่ืองจากสารคัดหลั่งจากรางกายหรือปสสาวะของผูปวยจะมีกลิ่นหวานคลายกลิ่นของนํ้าเชื่อมเมเปลไ
ซรับจึงเรียกโรคน้ีวาโรคปสสาวะกลิ่นเมเปลไซรับ ทารกที่ปวยเปนโรคน้ี หลงัจากเร่ิมใหอาหารไมกี่วัน                         

ก็จะคอยแสดงอาการอาเจียน งวงซึม เบื่ออาหาร หายใจถี่ ดีซาน ชักเปนตน 

ในบางรายที่มีอาการหนักอาจสลบ ไมไดสติจนถึงขั้นเสียชีวิตได 
โรคน้ีเปนโรคหายากที่เกิดจากความผิดปกติของการสังเคราะหเอนไซมในกระบวนการยอยสลายกรด
อะมิโนชนิดโซกิ่ง ทําใหไมสามารถเผาผลาญกรดอะมิโนชนิดโซกิ่ง(วาลนี ลิวซีน และไอโซลิวซีน)ได 
การตรวจพบโรคและใหการรักษาโดยเร็วน้ันมีความสําคัญตอทารกแรกเกิดอยางยิ่ง 

สามารถชวยใหทารกมีการเจริญเตบิโตและพัฒนาการทางสมองที่คอนขางเปนปกติได 

8. โรคพรองเอนไซม MCAD (Medium-chain acyl-CoA dehydrogenase deficiency) 

อัตราการเกิดโรคในไตหวันยังอยูระหวางการประเมิน ในทวีปยุโรปและอเมริกา ในทารก 15,000 

คนจะมีหน่ึงคนท่ีปวยเปนโรคน้ี 

เปนโรคความผิดปกติในการยอยสลายกรดไขมันชนิดหน่ึงที่พบมากที่สุด 

โดยท่ัวไปมักจะแสดงอาการในชวงสองปแรกหลังคลอด เน่ืองจากทารกขาดเอนไซม MCAD                

ทําใหไมสามารถยอยสลายไขมันได 
ไขมันท่ียอยสลายไมหมดตกคางและสะสมในรางกายกอใหเกิดสารพิษ ทําลายสมองและระบบประสาท 

ทําใหมีอาการอาเจียน ตับบวมโต มีภาวะนํ้าตาลและคีโตนในเลือดตํ่า สะลึมสะลือ 

หมดสติและชักเปนตน แมวาจะมีผูปวยบางสวนไมแสดงอาการ แต 25% ของผูที่ปวยเปนโรคน้ี 

เสียชีวิตเม่ือแสดงอาการคร้ังแรก และมักถูกวินิจฉัยผิดวาปวยเปนโรคไหลตายในเด็ก 

การตรวจคัดกรองตั้งแตระยะแรกเร่ิม สามารถชวยปองกันการแสดงอาการของโรค 

ในระยะเฉียบพลันสามารถรักษาอาการภาวะนํ้าตาลในเลือดตํ่าไดอยางรวดเร็ว 

ในการรักษาระยะยาวน้ันเพียงแตใหขนมหรืออาหารท่ีมีคารโบไฮเดรตกอนเขานอน 

เพ่ือหลีกเลี่ยงการไมไดทานอาหารเปนเวลานานๆ 

และระยะเรงรัดที่รักษาภาวะติดเชื้อและอาการอักเสบของกระเพาะและลําไส 
หากสามารถปองกันการเกิดอันตรายไดอยางเหมาะสม 

คาดไดวาจะสามารถควบคุมอาการของโรคไดเปนอยางดี 

9. โรคกรดกลตูารกิในเลอืดสงู ชนดิที่ 1 (Glutaric acidemia type I) 
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อัตราการเกิดโรคในไตหวันยังอยูระหวางการประเมิน ในสหรัฐอเมริกา ในทารก 20,000 

คนจะมีหน่ึงคนท่ีปวยเปนโรคน้ี 

เปนโรคหายากท่ีเกิดจากความผิดปกติในการเผาผลาญกรดอะมิโนชนิดหน่ึง 

เน่ืองจากทารกขาดเอนไซม Glutaryl-CoA Dehydrogenase 

ทําใหไมสามารถยอยกรดอะมิโนไลซีนและลิวซีนไดตามปกติ ทําใหสารพิษ (เชน กรดกลูตาริก) 

ตกคางสะสมอยูในเลือดและเน้ือเยื่อมากเกินไป ทําใหเกิดอาการทางระบบประสาทอยางชาๆ 

และมีการเผาผลาญที่ผิดปกติอยางเฉียบพลัน โดยทั่วไป ทารกหลังคลอดไดไมกี่เดือน 

อาจจะไมแสดงอาการผิดปกติหรือมีเพียงอาการสมองบวม                ท่ีไมมีอาการใดแสดงใหเห็น 

แตในชวงตอนปลายของวัยทารกจะคอยๆ แสดงอาการเชนเคลื่อนไหว  ไดยากลําบาก คอยๆ 

เร่ิมมีอาการเคล่ือนไหวบดิและคลายตัวไปมาชาๆ กลามเน้ือคลายตัวชาจนถึงกลามเน้ือหดตัว 

ไมมีความรูสึก หลังแข็งและแอน (แขนขากางออกดานนอก ลําตัวแอนโคง) เปนตน 

นอกจากน้ียังอาจมีอาการแบบเฉียบพลันเชนชักกระตุกหรือนอนสลบไมไดสติ การตรวจพบโรคและ              
รับการรักษาตั้งแตระยะเร่ิมแรกน้ันสําคัญมากสําหรับทารกแรกเกิด 

สามารถชวยใหทารกมีการเจริญเติบโตและพัฒนาการทางสมองที่คอนขางเปนปกติได 

10. โรคกรดไอโซวาลริกิในเลอืดสูง  (Isovaleic acidemia：IVA) 

อัตราการเกิดโรคในไตหวันยังอยูระหวางการประเมิน ในตางประเทศ ทารก 50,000 

คนจะมีหน่ึงคนท่ีปวยเปนโรคน้ี เปนโรคหายากทีมี่ความผิดปกติในการเผาผลาญกรดอินทรียชนิดหน่ึง 

เน่ืองจากทารกขาดเอนไซมกรดไอโซวาลิริก ทําใหไมสามารถยอยสลายกรดอะมิโนลิวซีนได 
มีการสะสมสารพิษกรดไอโซวาลิริกมากเกินไป จนไปทําลายระบบประสาทและระบบสรางเม็ดเลือด 

สามารถแบงตามระดับความรุนแรงของโรคและอาการไดเปนสองประเภทไดแก Classical และ 

Non-classical ผูที่ปวยเปนโรคแบบ Classical ในชวงหลังคลอดอาจมีไมแสดงอาการ 

มีลักษณะเหมือนทารกปกติทั่วไป แตจะคอยๆ แสดงอาการเชนเหน่ือยออน คลื่นไส อาเจียน งวงซึม 

เบื่ออาหารและเปนตะคริวเปนตน การที่มีกรดไอโซวาลิริกสะสมอยูในรางกายเปนจํานวนมาก 

ทําใหรางกายและปสสาวะของทารกมีกลิ่นเหม็นเหมือนกลิ่นเทาที่เหม็นอยางชัดเจน หากในเวลาน้ี 

ไมไดรับการวินิจฉัยและรักษาที่ถูกตอง ผูปวยจะคอยๆ หมดสต ิสําหรับผูปวยแบบ Non-classical 

จะแสดงอาการชากวาผูปวยแบบ Classical  และมีอาการที่เบาบางไมชัดเจน 

สวนใหญมักตรวจพบโรคหลังอาย ุ1 ปไปแลว บางคร้ังถูกวินิจฉัยผิดวาเปนโรคอ่ืนท่ีมีลักษณะคลายกัน 

หลังจากตรวจพบโรคในระยะแรกเริ่ม 

อาศัยการควบคุมอาหารและการตรวจติดตามอาการอยางสมํ่าเสมอ ก็จะมีผลการรักษาที่ดี 

11. โรคกรดเมทิลมาโลนกิในเลอืดสงู (Methylmalonic acidemia：MMA.) 
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อัตราการเกิดโรคในไตหวันยังอยูระหวางการประเมิน 

เปนโรคท่ีหายากโรคหน่ึงที่มีความผิดปกติในการเผาผลาญของกรดอินทรีย 
เน่ืองจากทารกมีการทํางานของเอนไซม methylmalonyl-CoA mutase 

ที่ผิดปกติหรือมีการเผาผลาญโคบาลามิน (วิตามิน B12) ที่ผิดปกติ ทําใหเกิดการสะสมของกรดอินทรีย 
เชนกรดเมทิลมาโลนิกและกรดโพรพิโอนิกในรางกาย ที่ทําลายระบบประสาท 

ในภาวะรุนแรงอาจทําใหเกิดภาวะคิโตซิส ระดับนํ้าตาลในเลือดตํ่า ระดับแอมโมเนียในเลือดสูง 

และภาวะนํ้าตาลในเลือดสูงเปนตน ในทารกแรกเกิดและเด็กวัยทารกมีอัตราการเสียชีวิตสูง 

การตรวจคัดกรองพบโรคตั้งแตระยะแรกเร่ิม สามารถชวยปองกนัการแสดงอาการแบบเฉียบพลันได 
การเพิ่มของเหลวในรางกายในเวลาที่เหมาะสม ปองกันภาวะเลือดเปนกรด 

สําหรับผูปวยท่ีใชไดผลกับวิตามิน 12 จะตองไดรับการรักษาดวยวิตามินบี 12 

สําหรับผูปวยท่ีใชไมไดผลกับวิตามินบี 12 ใหใหนมผงสูตรพิเศษและอาหารที่ใหพลังสูง 

จะสามารถชวยควบคุมความเขมขนของกรดเมทิลมาโลนิกในเลือดและปสสาวะอยูในขอบเขตท่ีนาพอใ
จ 

เพือ่ปรบัปรงุคณุภาพการดแูลทารกแรกเกดิ นอกเหนือจากรายการการตรวจคดักรองทารกแรกเกดิ 

11 รายการขางตนแลว รายการอืน่ ๆ ทีไ่มไดรวมอยูในประกาศของกระทรวงสาธารณสขุและสวสัดกิาร 

แตสามารถทดสอบดวยเครื่อง Tandem Mass Spectrometers ได 
เนือ่งจากพิจารณาวาประสทิธภิาพการทดสอบนั้นเพยีงพอสําหรบัการตดัสนิทางคลนิกิ 

ความแมนยาํในการทดสอบ 

มกีารขยายผลตดิตามผลหลงัจากวนิจิฉยัโรคแลวหรอืไมและวธิกีารรกัษาทีม่ปีระสทิธภิาพเปนตน 

จากการศกึษาวิจยัแผนงานนาํรองการตรวจคดักรองทารกแรกเกดิของทบวงสขุภาพประชาชนเปนเวลา 

10 ป และ 10 “หลกัการ” ตรวจคดักรองโรคอยางครบวงจรขององคการอนามยัโลก(WHO)  National 

Health Agency นาน 10 ป และสอดคลองกบัการตรวจคดักรองโรค "หลกัการ" 

สบิอนัดบัแรกขององคการอนามยัโลก พจิารณารายการทีส่ามารถใชตรวจดวยเครือ่ง Tandem Mass 

Spectrometers ในเวลาเดยีวกนัได ประกาดเพิ่มรายการตรวจคดักรองอกี 10 รายการ ตัง้แตวนัที่ 1 

ตลุาคม 2019 เปนตนไป โดยมรีายการตรวจคดักรองทารกแรกเกดิทีเ่พิ่มเขามาดงันี้: 

12. โรคซทิรลูนีในเลอืดสงู ชนดิที่ 1 (Citrullinemia Type I; CIT I) 

โรคซิทรูลีนในเลือดสูง ชนิดที่ 1 โรคท่ีเกิดจากความบกพรองของวัฏจักรยูเรีย 

ผูปวยมักไมสามารถเผาผลาญแอมโมเนียในเลือดได ทําใหเกิดแอมโมเนียในเลือดสูง 

จะแสดงอาการในชวงแรกเกิด อาการท่ัวไปในระยะแรก ไดแก มีการรับประทานที่ไมดี อาเจียน งวงซึม 

กระสับกระสาย หายใจถี่เปนตน อาการของพวกเขามักจะมีการเปลี่ยนแปลงอยางรวดเร็ว 

และแสดงปญหาทางประสาทวิทยาศาสตรและระบบประสาทอิสระที่มีอาการรุนแรงมากขึ้น 

หากไมไดรับการรักษาที่เหมาะสม ผูปวยสวนใหญจะเสียชีวิตหรือมีอาการแทรกซอน 
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ในการรักษาระยะยาว ผูปวยจําเปนตอง จํากัดปริมาณการรับประทานโปรตีน 

ใชนมผงพิเศษเพ่ือชวยเสริมการเจริญเติบโตและพัฒนาการ 

และใชยาพิเศษเพื่อชวยในการระบายแอมโมเนียในเลือด พรอมรับการตรวจควบคุมคาตางๆ 

เชนคาแอมโมเนียในเลือดอยางสมํ่าเสมอ 

13. โรคซทิรลูนีในเลอืดสงู ชนดิที่ 2 (Citrullinemia Type II; CIT II) 

โรคซิทรูลีนในเลือดสูง ชนิดที่ 2 เกิดจากความบกพรองในการทํางานของโปรตีนซิตรินในรางกาย 

ผูปวยท่ีแสดงอาการใชชวงวัยทารกแรกเกิด ในระหวางอายุ 1-5 

เดือนจะมีอาการดีซานท่ีเกิดจากถุงนํ้าดีอุดตัน การทํางานของตับท่ีไมปกติ 

มีภาวะกรดอะมิโนในเลือดสูงหลายชนิด มีอาการของโรคกาแลคโตซีเมียและไขมันพอกตับเปนตน 

ในผูปวยท่ีมีอาการรุนแรงอาจทําใหมีการเจริญเติบโตชา เลือดไหลไมหยดุหรือโลหิตจางอยางผิดปกติ 
มีระดับนํ้าตาลในเลือดต่ํา ตับบวมโตจนถึงขั้นตับวายได 
การรักษารวมถึงการใหวิตามินท่ีละลายในไขมันเพ่ิมเติม 

พยายามรับประทานอาหารที่มีโปรตีนและไขมันสูง 

14. ภาวะมกีรด 3-ไฮดรอกซ-ี3-เมทลิกลตูารกิในปสสาวะ 
(3-Hydroxy-3-Methylglutaric Aciduria, HMG) 

เปนโรคทางพันธุกรรมที่มีมา แตกําเนิดที่มีความผิดปกติในการเผาผลาญลิวซีน 

เปนโรคกรดอินทรียในเลือดสูงชนิดหน่ึง 

เน่ืองจากรางกายของผูปวยไมสามารถสังเคราะหเอนไซมมายอยสลายลิวซีนได                 
ทําใหรางกายสะสมกรดอินทรียที่เปนอันตรายตอรางกายมนุษย และทําใหมีคาแอมโมเนียในเลือดเพ่ิมขึ้น 

ทารกมีอาการปญญาออนหรือเสียชีวิตเน่ืองจากภาวะเลือดเปนกรดและมีระดับแอมโมเนียในเลือดสูง 

นอกเหนือจากไมสามารถเผาผลาญลิวซีนไดแลว ขอบกพรองทางรางกายขอท่ี 2 คือไมสามารถผลิต                    
คีโตนได เพ่ือตอบสนองตอความรูสึกหิวเปนระยะเวลานาน 

หากควบคุมปริมาณการบริโภคโปรตีนไดตั้งแตระยะเริ่มๆ เสริมดวยนมผงสูตรพิเศษ 

และความรูสึกหิวเปนเวลานานๆ ผูปวยก็จะสามารถมีพัฒนาการทางดานรางกายและจิตใจที่เปนปกติได 

15. ภาวะพรองเอนไซมโฮโลคารบอกซิเลส (Holocarboxylase Synthetase Deficiency) 

เปนความผิดปกติ ของเอนไซม holocarboxylase synthetase ซ่ึงสรางโดย biotinidase 

ทารกมักมีอาการทานอาหารยาก หายใจลําบาก มีผดผื่น ผมรวงและงวงนอนเปนตน 

ในระบบเมตาบอลิซึมผูปวยอาจมีภาวะคีโตแลคติกดิสก มีกรดอินทรียในเลือด (ปสสาวะ) 

และมีแอมโมเนียในเลือดสูง การเสริม                   
ไบโอตินในเวลาท่ีเหมาะสมสามารถปองกันภาวะแทรกซอนตาง ๆ ที่เกิดขึ้นได แตถาไมรับการรักษา 

โรคน้ีอาจทําใหเด็กมีพัฒนาการที่ลาชาจนอาจเปนอันตรายตอชีวิตได 
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16. ภาวะพรองเอนไซม VLCAD (Very long chain acyl-CoA dehydrogenase 
deficiency; VLCAD) 

โรคน้ีทําใหรางกายไมสามารถแปลงไขมันเฉพาะใหเปนพลังงาน โดยเฉพาะในขณะที่อดอาหาร 

อาการทั่วไปของโรคมักจะแสดงใหเห็นในชวงวัยทารกหรือชวงวัยเด็กตอนตน 

รวมถึงภาวะนํ้าตาลในเลือดต่ํา งวงซึมและกลามเน้ือออนแรง 

ผูปวยอาจมีปญหาแทรกซอนเก่ียวกับตับหรือเก่ียวกับหัวใจที่เปนอันตรายตอชีวิตได 
หากเร่ิมมีอาการในวัยรุนหรือวัยผูใหญ มักจะมีอาการปวดกลามเน้ือและภาวะกลามเน้ือลายสลาย 

เม่ือเน้ือเยื่อของกลามเน้ือถูกทําลายโปรตีนท่ีเรียกวาไมโอโกลบนิจะถูกปลอยออกมา 

ผานไตเขาไปในปสสาวะ ทําใหปสสาวะเปลี่ยนเปนสีแดงหรือสีนํ้าตาล 

ดานการโภชนาการใหทานอาหารม้ือละนอยๆ บอยๆ คร้ังเพื่อหลีกเลี่ยงความหิว 

รักษาดวยหลักการจํากัดปริมาณการบริโภคกรดไขมันอ่ิมตัวสายยาวและการเสริมคารนิทีนเปนหลัก 

17. ภาวะพรองกรดอะมิโนคารนิทนี (Carnitine Deficiency Syndrome) 

หรือเรียกวาความบกพรองในการสงคารนิทีน อัตราการเกิดโรคในไตหวันคิดเปน 1:30,000 

ในญี่ปุนมีอัตราการเกิดโรค 1:40,000 คารนิทีนมีหนาที่ขนสงกรดไขมันไปยังตอมตางๆ ของรางกาย 

เพ่ือสรางพลังงานโดยการออกซิเดชั่น เม่ือผูปวยท่ีมีภาวะคารนิทีนบกพรองแบบแรกเริ่มแสดงอาการ 

ในชวงกอนอายุครบ 1 ปอาจมีภาวะไขมันในเลือดสูง หลังอายุ 1 ปอาจมีการของโรคกลามเน้ือหัวใจตาย 

เพียงแตสามารถทําการตรวจพบโรคไดเร็ว 

รับประทานคารนิทีนอยางสมํ่าเสมอก็สามารถปองกันการแสดงอาการของโรคได 

18. ภาวะพรองกรดอะมิโน Carnitine palmitoyltransferase ชนิดที่ 1 (Carnitine 
palmitoyltransferase I deficiency; CPT1A) 

โรคน้ีสามารถขัดขวางรางกายจากการแปลงกรดไขมันใหเปนพลังงาน 

โดยเฉพาะอยางยิ่งเม่ือรับประทานอาหารไมเพียงพอ 

ระดับความรุนแรงของอาการจะแตกตางกันไปในแตละบุคคล มักแสดงอาการปวยระยะแรกในวัยเด็ก 

เน่ืองจากผูปวยไมสามารถใชกรดไขมันในการผลิตพลังงานไดอยางมีประสิทธิภาพ 

และทําใหเกิดภาวะคีโตนและนํ้าตาลในเลือดตํ่า มักจะมาพรอมกับอาการตับบวมโต                       
การทํางานของตับผิดปกติเปนตน มีความเสี่ยงตอความเสียหายของระบบประสาท ตับวาย อาการชัก      

หมดสติและเสียชีวิตอยางกะทันหัน 

การปองกันภาวะนํ้าตาลในเลือดต่ําสามารถลดความเสี่ยงตอความเสียหายของเสนประสาท 

เพ่ือปองกันภาวะนํ้าตาลในเลือด ทารกจําเปนตองเพิ่มความถี่ในการใหอาหารระหวางวัน 

ในม้ือเย็นตองเพ่ิมแปงขาวโพด 

เม่ือผูปวยมีอาการหรือผานการรักษาทางการแพทยที่เฉพาะเจาะจงเชนการผาตัด 

ที่หามไมใหรับประทานอาหารเปนเวลานานกวา 12 ชั่วโมงขึ้นไป 
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ผูปวยท่ีเปนผูใหญจําเปนตองใชหลักการบริโภคอาหารท่ีมีนํ้าตาลสูงและไขมันตํ่าเปนหลัก 

เพ่ือใหแนใจวารางกายแปลงนํ้าตาลใหเปนแหลงพลังงานหลัก 

19. ภาวะพรองกรดอะมิโน Carnitine palmitoyltransferase ชนิดที่ 2 (Carnitine 
palmitoyltransferase I deficiency; CPT2A) 

โรคน้ีสามารถขัดขวางรางกายจากการแปลงกรดไขมันใหเปนพลังงาน 

โดยเฉพาะอยางยิ่งเม่ือรับประทานอาหารไมเพียงพอ 

ทารกแรกเกิดที่มีอาการรุนแรงท่ีสุดเปนผูปวยท่ีเสียชีวิตแสดงอาการและเสียชีวิตภายในเวลาสั้นๆ 

หลังคลอด ลกัษณะอาการที่เก่ียวของไดแก ระบบหายใจลมเหลว ชักกระตุก                ตับวาย 

โรคกลามเน้ือหัวใจ หัวใจเตนผิดปกติและภาวะคีโตนและนํ้าตาลในเลือดตํ่า โรคแบบท่ีแสดงอาการชา 

อาจถึงวัยเด็กแลวถึงเร่ิมแสดงอาการ 

การรักษาพยาบาลหลักดวยการลดการบริโภคอาหารที่มีกรดไขมันอ่ิมตัวสายยาว ปองกันไมใหรูสึกหิว 

หลีกเลี่ยงภาวะนํ้าตาลในเลือดต่ํา 

และใหผูปวยเพิ่มปริมาณการบริโภคนํ้าตาลมากขึ้นเพ่ือสรางพลังงานในเวลาที่จําเปน 

20. โรคกรดกลตูารกิในเลอืดสงู ชนดิที่ 2 (Glutaric acidemia type II) 

สาเหตุหลักของโรคน้ีเกิดจากการขาดเอนไซมกรดกลูตาริกหลายชนิด 

ทําใหเกิดปญหาในการเผาผลาญของกรดไขมันและกรดอะมิโนโซกิ่ง 

ทารกแรกเกิดอาจมีภาวะนํ้าตาลในเลือดตํ่า เลือดเปนกรด กลามเน้ือออนแรง ตับบวมโตเปนตน 

นอกจากน้ีฝาเทาจะมีกลิ่นเหม็น โรคแบบท่ีแสดงอาการชาอาจจะเร่ิมแสดงอาการในชวงวัยรุน 

ในการรักษาสามารถใหวิตามินบี 2 หรือ ไรโบฟลาวินและคารนิทีนเพ่ิมเติม 

บริโภคอาหารที่มีคารโบไฮเดรตสูง มีไขมันตํ่าและโปรตีนตํ่าเปนหลัก ปองกันไมใหรูสึกหิว 

หลีกเลี่ยงภาวะนํ้าตาลในเลือดต่ํา 

และใหผูปวยเพิ่มปริมาณการบริโภคนํ้าตาลมากขึ้นเพ่ือสรางพลังงานในเวลาที่จําเปน 

21. โรคกรดโพรพิโอนกิในเลอืดสงู (Propionic academia) 

โรคแบบท่ีแสดงอาการในทารกแรกเกิดที่รุนแรงท่ีสุดจะเร่ิมแสดงอาการภายในไมกี่สัปดาหหลังคลอ
ด มีการรับประทานอาหารที่ไมดี มีอาการของโรคเชนอาเจียน ชักกระตุก กลามเน้ือออนไมมีแรง 

รางกายขาดนํ้า งวงซึม เหมอลอยและสมองถูกทําลายเปนตน แบบที่แสดงอาการชาน้ันมีคอนขางนอย                  

ผูที่ปวยเปนโรคน้ีจะตองจํากัดปริมาณการบริโภคโปรตีน โดยเฉพาะกรดอะมิโนท่ีผลิตกรดฟอรมิก                                  

ดังน้ันนอกเหนือจากการรับประทานอาหารทั่วไปม้ือละนอยๆ แลว ยังสามารถใหนมผงสูตรพิเศษ                     
เพ่ือเสริมปริมาณโปรตีนและพลังงานท่ีจําเปนสําหรับการเจริญเติบโตใหเพียงพออีกดวย  
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 กอนท่ีจะทราบผลการคัดกรอง โปรดอยาปลอยใหลูกนอยของทานสัมผัสกับสารแนฟทาลีน                            

(หรือท่ีเรียกกันท่ัวไปวาลูกเหม็น) อยาหายารับประทานเอง หากมีปญหาสุขภาพ 

โปรดสอบถามกับกุมารแพทยของทาน หากผลการตรวจคัดกรองของทารกเปน (หรือสงสัยวาเปน) 

ผลบวกน้ันไมไดหมายความวาทารกถูกวินิจฉัยวาเปนโรคดังกลาว 

สถานพยาบาลที่เก็บตัวอยางเลือดเดิมหรือโรงพยาบาลตรวจยืนยัน 

จะทําการตรวจยืนยันคัดกรองโรคใหลูกนอยของทานเพิ่มเติมภายในระยะเวลาที่สั้นท่ีสุด 

ผลการตรวจคัดกรองคร้ังแรก (หรือการตรวจซํ้า) อาจจะแจงใหทราบภายใน                    2 

สัปดาหหลังการเจาะเลือด กรุณาติดตอกับสถานพยาบาลท่ีเก็บตัวอยางเลือดเดิม หรือตรวจสอบที่ 
เว็บไซตของศูนยตรวจคัดกรองทารกแรกเกิด (เว็บไซต:_) สําหรับปญหาทีเ่ก่ียวของกับโรค 

สามารถสอบถามไดที่สายตรงใหคําปรึกษาดานสุขศึกษา:_ 

 

 

 

ดวยความหวงใยจากกรมการสงเสริมสุขภาพประชาชน
กระทรวงสาธารณสุขและสวัสดิการ


