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บทคดัย่อ

 Turner syndrome เป็นกลุ่มอาการทางพนัธุกรรมท่ีเกิดจากความผดิปกติของโครโมโซมเพศโดยมีการ

ขาดหายไปบางส่วนหรือทั้งหมดของโครโมโซม X ผูป่้วยส่วนใหญ่มกัไดรั้บการวนิิจฉยัในช่วงเร่ิมเขา้สู่วยัรุ่น 

หรือเขา้วยัรุ่นแลว้ โอกาสตรวจพบในช่วงแรกเกิดมกัมีจาํนวนนอ้ย ผูร้ายงานนาํเสนอผูป่้วยทารกแรกเกิด 1 ราย 

ท่ีมีนํ้าหนกัตวันอ้ย และไดรั้บการวนิิจฉยัวา่เป็น Turner syndrome ท่ีโรงพยาบาลพิมาย โดยไดรั้บการตรวจยนืยนั 

ดว้ยผลการศึกษาโครโมโซม
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Abstract

 Turner syndrome is a genetic abnormality due to the partial or complete missing of an X chromosome.

Almost all cases are always detected at prepubertal to pubertal stages. An early diagnosis in neonatal period is 

not common. The author reports a newborn with small for gestational age who has been diagnosed as having 

Turner syndrome at Phimai Hospital and has been confirmed by chromosome study.

* โรงพยาบาลพิมาย อ.พิมาย จ.นครราชสีมา 30110
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บทนํา

 Turner syndrome เป็นกลุ่มอาการทางพนัธุกรรม 

ท่ีเกิดจากความผดิปกติของโครโมโซมเพศท่ีพบบ่อย 

ท่ีสุดในเพศหญิง(1) โดยมีการขาดหายไปบางส่วนหรือ 

ทั้งหมดของโครโมโซม X 1 ตวั (Monosomy) ผูป่้วย 

มีลกัษณะสาํคญั คือ มีการเจริญเติบโตและการพฒันา 

เขา้สู่วยัเจริญพนัธ์ุท่ีผดิปกติ คอสั้น ผวิหนงับริเวณคอ 

เกินทาํใหมี้ลกัษณะคอเป็นปีก ไรผมดา้นหลงัตํ่า ระยะ

ระหวา่งหวันมห่าง เลบ็โคง้มาก และฝังลึก หลงัเทา้

บวมช่วงแรกเกิด และอาจมีความผิดปกติของหวัใจ 

และหลอดเลือด เช่น Coarctation of aorta ระดบัสติ

ปัญญาอยูใ่นเกณฑป์กติ(2) พบอุบติัการณ์ประมาณ 

1:2,000(3) - 1:5,000(4) ของทารกเกิดมีชีพเพศหญิง

รายงานผู้ป่วย

 ทารกแรกเกิดเพศหญิง ภมิูลาํเนา อาํเภอพิมาย 

จงัหวดันครราชสีมา

ประวติัและการดาํเนินโรค
 มารดา: หญิงไทยอาย ุ 16 ปี อาชีพแม่บา้น 

ครรภท่ี์ 1 อายคุรรภ ์38 สปัดาห์ ขณะตั้งครรภมี์ปัญหา 

นํ้าหนกัข้ึนนอ้ยนํ้าหนกัข้ึนตลอดการตั้งครรภ ์ 7 กก. 

ผลเลือดปกติ ปฏิเสธการรับประทานยาอ่ืนใดขณะ

ตั้งครรภ ์สุขภาพมารดาแขง็แรงดี ส่วนสูง 160 ซม.

 ทารก: ทารกแรกเกิดเพศหญิง คลอดปกติท่ี 

โรงพยาบาลพิมาย นํ้าหนกัแรกคลอด 2,230 กรัม คะแนน 

Apgar score 9-10-10 ท่ี 1, 5 และ 10 นาที ตามลาํดบั

 หลงัคลอดทารกร้องดีตวัแดงหายใจปกติอยู่

กบัมารดา

 การตรวจร่างกาย: BW 2,230 grams Length 

44.5 cm. HC 31 cm.

 Vital sign: BT 37 °C BP 65/32 mmHg (MAP 

44 mmHg) HR 140 bpm RR 52/min O
2
 sat 98% 

 HEENT: AF 2 x 2 cm, no bulging, no cleft 

lip or cleft palate, low set ears, short with webbed 

neck, low posterior hairline (ภาพท่ี 1)

 General appearance: active, pink, not pale, 

no jaundice, no cyanosis

 Heart: normal S1 S2, no murmur 

 Lungs: clear, no adventitious sound, no  

dyspnea, no tachypnea 

 Abdomen: soft, not tender, no hepatosplenomegaly

Ext: puffy feet, Ortolani and Barlow-normal (ภาพท่ี 2)

 Genitalia: normal female type

 Skin: no lesion

ภาพที ่1 แสดง low set ears, low posterior hairline และ webbed neck
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ภาพที ่2  แสดง peripheral lymphoedema ภาพที ่3 แสดงผลโครโมโซมของผูป่้วย

ผลการตรวจทางห้องปฏบัิตกิาร: 

 CBC: Hb 14.2 g/dl,Hct 44.6%, WBC 15,700 

cell/mm3, PMN 69%, L27%, Band 1%, Platelet 334,000/

mm3

 TORCH titer-negative all 

 Problem: 1) Term newborn with SGA 

  2) Multiple dysmorphic features

 การดูแลรักษา: เจาะตรวจติดตามระดบันํ้าตาล

หลงัคลอดอยูใ่นเกณฑป์กติ สามารถดูดนมมารดาไดดี้

จึงไดใ้ห้ทารกกลบับา้นพร้อมมารดาโดยส่งตรวจ

โครโมโซมไว ้และนดัฟังผล

บทวจิารณ์

 Turner syndrome สามารถวนิิจฉยัไดโ้ดยการ

ส่งตรวจโครโมโซม ตั้งแต่ระยะก่อนคลอดเน่ืองจาก          

ผูป่้วยอาจมีลกัษณะความผดิปกติของการเจริญเติบโต

ในครรภค์วามยาว และลกัษณะจาํเพาะแสดงใหเ้ห็น

ไดต้ั้งแต่แรกเกิดอยา่งไรกต็ามมีผูป่้วยเพียงประมาณ

ร้อยละ 15-25 เท่านั้นท่ีไดรั้บการวินิจฉยัตั้งแต่ช่วง

ก่อนคลอด และแรกเกิดผูป่้วยส่วนใหญ่มกัไดรั้บการ

วินิจฉยัในช่วงอาย ุ 10-17 ปี จากปัญหาภาวะตวัเต้ีย

และพฒันาการเขา้สู่วยัสาวล่าชา้(3,5)

 จากลกัษณะของผูป่้วยรายน้ีเป็นทารกแรกเกิด

ครบกาํหนด มีปัญหาตวัเลก็ตั้งแต่อยูใ่นครรภมี์นํ้าหนกั 

ความยาวและเสน้รอบศีรษะนอ้ยกวา่เปอร์เซนไทลท่ี์ 

10 โดยเฉพาะร่วมกบัมี Dysmorphic features ไดแ้ก่ 

low set ears, short with webbed neck, low posterior 

hairline, puffy feet ซ่ึงเป็นลกัษณะท่ีเขา้ไดก้บั Turner 

syndrome จึงไดท้าํการส่งตรวจโครโมโซมผลเป็น 45, 

X (ภาพท่ี 3) ซ่ึงทาํใหย้นืยนัการวินิจฉยัโรค Turner 

syndrome ไดใ้นท่ีสุด

 Turner syndrome รายงานคร้ังแรกในปี 1938 

โดยนายแพทย ์Henry Turner ไดบ้รรยายลกัษณะของ

ผูป่้วยหญิงจาํนวน 7 ราย ท่ีมีภาวะเต้ีย อวยัวะสืบพนัธ์ุ

ไม่พฒันา คอเป็นปีกและแขนกางออก (cubitus valgus) 

เรียกวา่ Turner syndrome(6,7) ต่อมาในปี 1959 จึงมีการ

ตรวจพบวา่โรคน้ีเกิดจากความผดิปกติของโครโมโซม 

X มีการขาดหายไป(8)

 การขาดหายไปของโครโมโซมเพศในช่วงแรก 

ของการพฒันาตวัอ่อน (early embryogenesis) ทาํใหมี้

ผลต่อการพฒันาท่ีผดิปกติของตวัอ่อนสาํหรับในกรณี

ท่ีเกิดการขาดหายไปของโครโมโซม X (monosomy Y) 

ตวัอ่อนจะไม่สามารถพฒันาจนมีชีวติต่อไดเ้ลย
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 Turner syndrome สามารถเกิดจากความผดิ 

ปกติของโครโมโซม X ไดห้ลายแบบดงัแสดงใน ตารางท่ี 1

 การวินิจฉยั Turner syndrome อาศยัการส่ง 

ตรวจโครโมโซมในผูป่้วยท่ีสงสยัมีอาการแสดงท่ีเขา้ได้

โดยมีรายงานโอกาสพบความผดิปกติ (Pathognomonic 

feature) ต่าง ๆ ไดด้งัตารางท่ี 2

 ผูป่้วยส่วนใหญ่มกัไดรั้บการวนิิจฉยัในช่วงอายุ

10-17 ปีจากปัญหาภาวะตวัเต้ียและพฒันาการเขา้สู่

วยัสาวล่าชา้ผูป่้วยประมาณร้อยละ 10 ไดรั้บการวนิิจฉยั

เม่ือสู่วยัผูใ้หญ่ เน่ืองจากภาวะไม่มีประจาํเดือนทุติยภมิู 

(secondary amenorrhea) โอกาสการตรวจพบในช่วงอายุ

เดก็เลก็มกัมีจาํนวนนอ้ยการวนิิจฉยัไดต้ั้งแต่ในครรภ์

พบนอ้ยกวา่ร้อยละ 10 ส่วนการวนิิจฉยัในช่วงแรกเกิด

จนกระทัง่ช่วงวยัเดก็เลก็พบประมาณ ร้อยละ 20 ส่วน

ใหญ่ เน่ืองจากมีอาการแสดงของ Turner syndrome 

เช่น ตวัเลก็กวา่อายคุรรภ ์(small for gestational age), 

peripheral lymphoedema, webbed neck และโรคหวัใจ

พิการแต่กาํเนิด(3,5)

 สาํหรับภาวะตวัเลก็กวา่อายคุรรภ ์(small for 

gestational age) พบวา่นํ้าหนกัแรกเกิดในทารกกลุ่ม 

ผูป่้วย Turner syndrome เกือบร้อยละ 90 นอ้ยกวา่ค่า

เฉล่ียของทารกปกติทัว่ไปและประมาณร้อยละ 20 จะมี

นํ้าหนกันอ้ยกวา่ -2SD (small for gestational age)(11,12) 

เม่ือติดตามการเจริญเติบโต จะพบวา่ผูป่้วยจะมีส่วนสูง

นอ้ยกวา่เกณฑอ์ายสุ่วนใหญ่มกัตํ่ากวา่เปอร์เซนไทลท่ี์ 5 

อนัเน่ืองมาจากความผดิปกติในการเจริญเติบโตของ

กระดูกพบว่ามีความเก่ียวขอ้งกบัการขาดหายไป

ของ SHOX gene (short stature homeobox gene) บน

โครโมโซม X (haploinsufficiency for a specific sex 

chromosome gene) โดยพบวา่ SHOX gene น้ีจะอยูท่ี่ 

pseudoautosomal region (PAR1) ของโครโมโซม X(13,14)

 webbed neck และ peripheral lymphoedema 

พบไดไ้ม่บ่อยในทารกกลุ่มผูป่้วย Turner syndrome แต่

หากพบกจ็ะทาํใหนึ้กถึงโรคน้ีมากยิง่ข้ึนโดยพบ critical 

region ของ TS lymphoedemaท่ีตาํแหน่ง Xp11.4(15)       

ผูป่้วยท่ีมี webbed neck และ fetal lymphoedema 

จะพบมีความสมัพนัธ์กบัโรคหวัใจพิการแต่กาํเนิดท่ี

เพ่ิมข้ึน(16,17)

 โรคหัวใจพิการแต่กาํเนิดพบไดป้ระมาณ

ร้อยละ 23-45(18) โดยมกัเป็นความผดิปกติของหวัใจ

ฝ่ังซา้ย (left side heart) จาก haploinsufficiency ของ 

X chromosome โดยตรงหรือเป็นผลสืบเน่ืองจากการ

มี massive fetal lymphoedema ไปรบกวนการพฒันา 

ของหวัใจและเส้นเลือดใหญ่โดยความผิดปกติท่ีพบ 

บ่อยใน Turner syndrome ไดแ้ก่ bicuspid aortic valve, 

coarctation of aorta และ partial anomalous pulmonary 

venous connection(7,18-21)

ความผดิปกตขิองโครโมโซม ร้อยละ

45,X

45,X/46XX mosaics

46,X,i(Xq)

45,X/46,X,i(Xq) mosaics

46,XXq- หรือ 46,XXp-

อ่ืนๆ

53

15

10

8

 6

8

ตารางที่ 1 ความผิดปกติของโครโมโซมท่ีพบได ้                   

ในผูป่้วย Turner syndrome(9)

ตารางที ่2 อาการแสดงท่ีพบใน Turner syndrome(10)

Pathognomonic feature ร้อยละ

Proportionate short stature
High arched palate
Widely spaced nipples with shield chest
Low posterior hairline
Cubitus valgus
Short fourth metacarpal
Low set or malrotated ears
Webbed neck
Peripheral lymphoedema
Madelung deformit

99
70
40
40
40
35
30
25
15
5
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 ความผิดปกติของไตพบไดป้ระมาณร้อยละ 

29-38 โดยความผิดปกติท่ีมกัพบไดแ้ก่ horse shoe 

kidney, hydronephrosis และ duplicated collecting 

system(7,22,23)

 นอกจากน้ีความผดิปกติอ่ืน ๆ ท่ีสามารถพบ

ร่วมอีกไดแ้ก่(24)

 - Gonadal dysgenesis

 - Thyroid disorder-hypothyroidism,               

autoimmune thyroiditis

 - Hearing loss, recurrent otitis media

 - Hypertension, glucose intolerance,                    

hyperlipidemia 

 - Liver disease-abnormal LFT, fatty liver

 - Scoliosis, kyphosis, lordosis, osteoporosis

 ทารกแรกเกิดทุกรายท่ีไดรั้บการวินิจฉยัว่า

เป็น Turner syndrome จึงจาํเป็นตอ้งมีการตรวจร่างกาย       

โดยละเอียด ตรวจคดักรองการไดย้ินอลัตราซาวด ์

ระบบทางเดินปัสสาวะ ส่งต่อผูเ้ช่ียวชาญเพ่ือรับการ 

ตรวจ Echocardiogram และติดตามดูแลรักษาต่อไป

 ในปัจจุบนัโรคน้ียงัไม่มีวิธีการรักษาใหห้าย 

เป็นปกติ การรักษาเป็นการแกไ้ขในดา้นท่ีมีความผดิ

ปกติ ไดแ้ก่ การให ้Growth hormone เม่ือผูป่้วยมีความ

สูงตํ่ากวา่เปอร์เซนไทลท่ี์ 5 โดยการใช ้Biosynthetic 

human GH พบวา่มีความปลอดภยัแมใ้นเดก็เลก็ตั้งแต่ 

2 ปี ข้ึนไปสามารถเพ่ิมอตัราการเจริญเติบโต โดยไม่มี

ผลต่อการเพิม่ของอายกุระดูก(24) มีการนาํ Oxandrolone 

มาใชร่้วมกบั Growth hormone ในช่วง early pubertal 

เพ่ือช่วยเพิ่มความสูงของผูป่้วย(25) การให้ฮอร์โมน     

เอสโตรเจนเม่ือผูป่้วยเขา้สู่วยัเจริญพนัธ์ุ(7,26) และการ

ติดตามแกไ้ขรักษาโรคทางระบบอ่ืน ๆ ท่ีเก่ียวขอ้ง

สรุป

 การวนิิจฉยั Turner syndrome ตั้งแต่ทารกแรก

เกิด พบไดไ้ม่บ่อยควรเพ่ิมความระมดัระวงัในกลุ่ม

ทารกเพศหญิงท่ีมีนํ้ าหนกันอ้ย สาํหรับกุมารแพทย์

ทัว่ไปการซกัประวติัตรวจร่างกายผูป่้วยโดยละเอียด    

จะช่วยให้สามารถวินิจฉัยผูป่้วยไดต้ั้งแต่อายุน้อย

สามารถส่งต่อไปยงัผูเ้ช่ียวชาญเพ่ือตรวจติดตาม และ

คน้หาโรคร่วมไดอ้ยา่งรวดเร็วซ่ึงส่งผลให้การดูแล

รักษาเกิดประสิทธิภาพสูงสุด
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