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รายงานผู้ป่วย

กลุ่มงานกุมารเวชกรรม	โรงพยาบาลน่าน

GriscelliSyndrometype2และแนวทางในการ
วินิจฉัยในโรงพิยาบาลทั่วไป:รายงานผู้ป่วย

เจนจิรา จิโน

บทนำา : Griscelli	syndrome	type	2	เป็นโรคหายาก	ถ่ายทอดทางพันธุกรรมผ่านทางยีนด้อย	ผู้ป่วยโรคน้ี 

มีผมสีเงิน	 และภูมิคุ้มกันบกพร่อง	 ส่วนใหญ่เสียชีวิตภายใน	 5	 ปี	 ดังน้ันการวินิจฉัยผู้ป่วยโรคน้ีได้ 

อย่างรวดเร็วและเหมาะสม	ช่วยเพ่ิมโอกาสในการรอดชีวิตของผู้ป่วย	

วัตถุประสงค์ : เพ่ือรายงานผู้ป่วย	Griscelli	syndrome	type	2	และแนวทางในการวินิจฉัยในโรงพยาบาล

ท่ัวไป

วิธีการศึกษา : รายงานผู้ป่วย

ผลการศึกษา : ผู้ป่วยชายอายุ	4	เดือน	มาด้วย	ไข้	ไอ	นำ้ามูก	4	วันก่อนมาโรงพยาบาลได้รับการวินิจฉัยว่า 

เป็นปอดอักเสบ	 เน่ืองจากผู้ป่วยมีประวัติติดเช้ือซิำ้าๆ	และมีการแต่งงานในเครือญาติ	ตรวจร่างกายพบ	 

ผมสีเงิน	 ค้ิว	 และขนตาสีขาว	 ร่วมกับ	 ตับม้ามโต	ตรวจ	CBC	 ไม่พบ	giant	 cytoplasmic	 granules	 ใน 

เม็ดเลือดขาว	ตรวจ	light	microscopy	of	hair	พบ	large	melanin,	irregular	pattern	ซ่ึิงเข้าได้กับโรค	Griscelli	

syndrome	 2	 ได้ส่งตัวผู้ป่วยไปตรวจเพ่ิมเติมในโรงพยาบาลตติยภูมิ	ตรวจพบ	RAB27A gene ผิดปกติ  

ได้รับการวินิจฉัยเป็น	Griscelli syndrome type 2 

สรุป : การตรวจ	CBC	และ	Light microscopy of hair ซ่ึงทุกโรงพยาบาลสามารถทำาได้ สามารถช่วย 

ในการวินิจฉัยโรคน้ีได้	

คำาสำาคัญ:	ผิวเผือก,	ภูมิคุมกันบกพร่อง,	ผมสีเงิน

บทนำา
Griscelli	 syndrome	 เป็นโรคหายาก	 ถ่ายทอด

ทางพันธุกรรมผ่านทางยีนด้อย	 ทำาให้มีความผิดปกติ

ของยีนท่ีเก่ียวข้องกับการ	transport	of	melanosomes	 in	

melanocyte	ทำาให้ผู้ป่วยโรคน้ี	มีผิวหนัง	 เส้นผม	 สีจาง

กว่าปกติ	(silvery	gray	hair)	จากการทบทวนวรรณกรรม

ท่ัวโลกมีการรายงายผู้ป่วยโรคน้ีท้ังส้ิน	 101	 ราย	 [1]	 โดย 

แบ่งเป็น	3	ชนิด	คือ	Griscelli	syndrome	type	1,	2	และ	3	

Griscelli	syndrome	type	2	พบบ่อยท่ีสุดใน	3	ชนิด	

ผู้ป่วยมีการติดเช้ือซิำ้าๆ	 โดยเฉพาะระบบทางเดินหายใจ	

ใน	accelerated	phase	ของโรค	จะเกิด	hemophagocytic	

lymphohistiocytosis	 (HLH)	 ซ่ึิงทำาให้เกิดอัตรายถึงชีวิต	

ส่วนใหญ่เสียชีวิตภายใน	5	ปี	[5] 

ดังน้ันการวินิจฉัยผู้ป่วยโรค	Griscelli	 syndrome	

type	 2	 ได้อย่างรวดเร็วและเหมาะสม	 จะช่วยในการ 

ส่งต่อผู้ป่วยได้อย่างมีประสิทธิภาพ	 ช่วยเพ่ิมโอกาสใน 

การรอดชีวิตของผู้ป่วย	

รายงานผู้ป่วย
ผู้ป่วยเด็กชายไทย	อายุ	 4	 เดือน	 มีไข้	 38-390	c	 ไอ	

นำ้ามูก	4	 วัน	 ก่อนมาโรงพยาบาล	 ไปตรวจท่ีโรงพยาบาล
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ชุมชน	ได้รับการวินิจฉัยว่าเป็นปอดอักเสบจากเช้ือไวรัส	

ระหว่างท่ีอยู่โรงพยาบาลชุมชน	ยังมีไข้ตลอด	ตับม้ามโต

มากข้ึน	จึงได้ส่งตัวผู้ป่วย	มาโรงพยาบาลน่าน	

ประวัติการเจ็บป่วยในอดีต

ตอนอายุ	 2	 เดือน	 ไข้	 3-4	 วัน	 รักษาโรงพยาบาล

ชุมชน	ไม่ทราบการวินิจฉัย

	ตอนอายุ	3	เดือนหลัง	ฉีดวัคซีินอายุ	2	เดือน	มีไข้	

7	วัน	หายเอง	

	ประวัติแต่งงานในเครือญาติ	(	ดังรูปภาพ	1	)

รูปท่ี 1  แผนภาพพงศาวลีของผู้ป่วย	Griscelli	syndrome	type	2

การตรวจร่างกายแรกรับ silvery	 gray	 hair	 of	

the	 scalp, white	 eyelashes	 and	 eyebrows,	mild	 pale	

conjunctiva,	[รูปภาพท่ี	2] Respiratory	system:	crepitation	

both	lung	and	hepatosplenomegaly	.

การตรวจทางห้องปฏิิบัติการ CBC	:	Hct	30.9	%	

Hb	10.5	g/dL	WBC	5,580	cells/cu.mm	Neutrophil	32	% 

Lymphocyte	55%	Eosinophil	0%	Basophil	1%	Monocyte	

6%	Platelet	55,00	cells/cu.mm 

PBS : 	 Hypochromic , 	 Microcyt ic 	 RBC,	

anisopoikilocytosis,	 schistocyte	 1+,	WBC	 increase	

lymphocyte	predominate,	no	giant	cytoplasmic	granules	

in	leukocytes,	no	blast	seen,	thrombocytopenia,	normal	

size	and	stained	of	platelets Triglyceride	414	(>265)	mg/

dL	Ferritin	865.1	ng/mL	(>	500	ng/mL)	Fibrinogen 168	

mg/dL	(<	150	mg/dL)	Hemoculture	and	Urine	culture:	

No	growth	Light microscopy of hair:	 large	melanin	

clumps	 irregularly	 distributed	 along	 the	 hair	 shaft,	

predominantly	in	medulla.	[รูปภาพที่	3]

Chest x-ray:	patchy	infiltration	Left	lower	lung

รูปท่ี 2 slivery	 gray	 hair	 of	 the	 scalp,	white	 eyelashes	 and	

eyebrows

 

รูปท่ี 3 Light microscopy of hair:	 large	melanin	 clumps	

irregularly	distributed	along	the	hair	shaft,	predominantly	

in	medulla.

ผู้ป่วยรายน้ีได้รับการวินิจฉัยว่าเป็นปอดอักเสบ

จากเช้ือแบคทีเรีย	 และจากการซัิกประวัติมีการติดเช้ือ
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ซิำ้าๆ	 ร่วมกับประวัติแต่งงานในเครือญาติ	ตรวจร่างกาย

พบ	silvery	hair,	white	eyelashes	and	eyebrows	 เข้าได้ 

กับ	 partial	 albinism	 ร่วมกับ	 hepatosplenomegaly	

ตรวจเพ่ิมเติมพบ	CBC	 มี	 bicytopenia	และไม่พบ	giant	

cytoplasmic	 granules	 ในเม็ดเลือดขาว	 ตรวจ	 light	

microscopy	of	hair	พบ	large	melanin,	irregular	pattern	

แตกต่างจากผมปกติของคนท่ัวไป	ท่ีจะมี	melanin	ขนาด

เล็กกว่าน้ี	 [2]	 ซ่ึิงเข้าได้กับโรค	Griscelli	 syndrome	 2	

เน่ืองจาก	Griscelli	syndrome	2	จะพบ	hemophagocytic	

lymphohistiocytosis	 (HLH)	 จึงได้ทำาตรวจ	 ferritin,	

triglyceride	และ	fibrinogen	ซ่ึิงยังไม่เข้า	criteria	ในการ

วินิจฉัย	HLH	 [3]	ระหว่างนอนโรงพยาบาล	 ให้การรักษา

ตามอาการ	 และให้ยาปฏิชีวนะ	 cefotaxime	 100	mg/

kg/day	นาน	7	 วัน	หลังได้ยาปฏิชีวนะ	3	 วันไข้ลดลงดี	

จึงได้กลับบ้านและได้ส่งตัวผู้ป่วยไปตรวจเพ่ิมเติมใน 

โรงพยาบาลตติยภูมิ	ตรวจพบ	RAB27A	gene	ผิดปกติ	ได้

รับการวินิจฉัยเป็น	Griscelli	syndrome	type	2	จริง

วิจารณ์
Griscelli	 syndrome	 (GS)	 รายงานผู้ป่วยโรคน้ี 

คร้ังแรกในปี	 1978[4]	แบ่งเป็น	 3	 ชนิด	 คือ	 Griscelli	

syndrome	type	1,	2	และ	3	ท้ัง	3	ชนิด	มีลักษณะร่วมกัน

คือ	 ผิวหนัง	 เส้นผม	มีเม็ดสีจางผิดปกติ	ทำาให้ผมมีสีเงิน	

(silvery	gray	hair)	โดยลักษณะของโรคแต่ละชนิดมีดังน้ี

-	 Griscelli	syndrome	type	1:	เกิดจากความผิด

ปกติของ	MYO5A	gene	ทำาให้มคีวามผิกปกติ

เฉพาะระบบประสาท	 ไม่มีภาวะภูมิคุ้มกัน

บกพร่อง	[5]

-	 Griscelli	 syndrome	 type	 2:	 เกิดจากความ

ผิดปกติของ	RAB27A	 gene	ทำาให้มีภาวะ

ภูมิ คุ้มกันบกพร่อง	 และ	 multisystem	

involvement	[5]

-	 Griscelli	 syndrome	 type	 3:	 เกิดจากความ 

ผิดปกติของ	MLPH	 gene	ทำาให้มีผิวหนัง	

เส้นผม	มเีม็ดสีจางผิดปกติ	(partial	albinism)	

เท่าน้ัน	[5]	

Griscelli	 syndrome	 3	 มีแค่	 partial	 albinism	 

ไม่ต้องทำาการรักษา	ส่วนการรักษา	Griscelli	syndrome	2	 

คือ	การปลูกถ่ายไขกระดูก	และ	Griscelli	 syndrome	 1	

รักษาตามอาการ

	โรคน้ี	Differential	แยกโรคกับ	

1.		Chediak-Higashi	syndrome

2.	 Elejalde	disease

ซ่ึิง	3	โรคน้ีมีลักษณะ	silvery	hair	เป็นโรคหายาก	

ถ่ายทอดพันธุกรรมผ่านทางยีนด้อยคล้ายกัน	 เรียกโรค

กลุ่มน้ีว่า	silvery hair syndrome 

Chediak	–Higashi	syndrome	(CHS)	มีการรายงาน

คร้ังแรกในปี	 1943	 ถ่ายทอดทางพันธุกรรมผ่านทาง

ยีนด้อย	 ผู้ป่วยโรคน้ีมีลักษณะ	partial	 occulocutaneous	

albinism,	 silvery	 blond	 hair,	 hemophagocytic	

lymphohistiocytosis	 ติดเช้ือแบคทีเรียซิำ้าๆ	 และความ

ผิดปกติทางระบบประสาท[6]	 เกิดจากความผิดปกติของ	

CHS1/LYST	 gene	 [7]	 ซ่ึิงลักษณะภายนอกแยกได้ยาก

จาก	GS	ตรวจ	CBC	จะพบ	cytoplasmic	giant	granule	in	

leukocytes	และ	Light	microscopy	of	hair	พบ	melanin	

granules	 regular	 diameter	และขนาดใหญ่กว่าท่ีเจอใน

เส้นผมคนปกติ[2]	การรักษาผู้ป่วยโรคน้ี	คือ	การปลูกถ่าย

ไขกระดูก

Elejalde	syndrome	โรคหายาก	ถ่ายทอดพันธุกรรม

ผ่านทางยีนด้อย	โดยผู้ปว่ยโรคน้ีม	ีsilvery	hair	และมีความ

ผิดปกติของระบบประสาท	 เช่น	 ชัก,	 hypotonia,	 ระดับ 

สติปัญญาตำ่ากว่าปกติ,	แขนขาอ่อนแรง,	เดินเซิ	และไม่มี

ภาวะภูมิคุ้มกันบกพร่อง[8]	ตรวจ	CBC	ไม่พบ	granules	in	

leucocytes	และ	Light	microscopy	of	hair	พบ	small	and	

large	 clumps	of	melanin	 in	 irregular	 pattern	คล้ายกับ	 

Griscelli	syndrome	การรักษา	คือ	รักษาตามอาการ

ซ่ึิงโรคในกลุ่ม	 silvery	 hair	 syndrome	 อาการ 

ใกล้เคียงกัน	 ดังน้ันจึงมีแนวทางเบ้ืองต้นในการวินิจฉัย

แยกโรค	ดังตารางท่ี	1
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Griscelli 

syndrome

Chediak-Higashi 

syndrome

Elejalde 

syndrome

Recurrent	

infection
มี มี ไม่มี

Immune	

deficiency
มี มี ไม่มี

Neurologic	

impairment
มี มี มี

Granules	in	

leucocytes
ไม่มี มี ไม่มี

Light	microscopy	

of	hair

Large	clumps	of	

melanin,	irregular	

pattern

small	clumps	of	

melanin	,	regular	

pattern

Large	clumps	of	

melanin,	irregular	

pattern

ดัดแปลงจาก	Cahali	JB,	et	al.	Pediatr	Dermatol.	

2004;	21(4):479-482.

ในโรงพยาบาลท่ัวไป	 เป็นท่ีแรกท่ีผู้ป่วยโรค	

Griscelli	 syndrome,	Chediak-Higashi	 syndrome	และ	

Elejalde	syndrome	มาตรวจ	ดงัน้ันการตรวจ	CBC,	Light	

microscopy	 of	 hair	 ช่วยในการวินิจฉัยผู้ป่วยได้และ 

ส่งต่อผู้ป่วยไปโรงพยาบาลตติยภูมิ	 ได้อย่างรวดเร็วและ 

เหมาะสม	เพ่ือเพ่ิมโอกาสในการรอดชีวิตของผู้ป่วย	

บทสรุป
Griscelli	 syndrome	 ควรได้รับการวินิจฉัย

โดยเ ร็วเพราะความเ ส่ียงเ กิด	 hemophagocyt ic-

lymphohistiocytosis	ทำาให้มีโอกาสเสียชีวิต	พยากรณ์

โรคแย่และผู้ป่วยส่วนใหญ่เสียชีวิตภายใน	5	ปี

	 ดังน้ันถ้าเราสงสัย	 ควรตรวจเพ่ิมเติมเบ้ืองต้น	 

เช่น	CBC	และ	Light microscopy of hair สามารถช่วย

ในการวินิจฉัยได้	และส่งตัวผู้ป่วยได้อย่างเหมาะสม
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Griscellisyndrometype2anddiagnostictest
ingeneralhospital:Casereport

Janejira jino
Department	of	Pediatrics,	Nan	hospital

Background: Griscelli syndrome type 2 is a rare autosomal recessive disorder. It is 
characterized by silvery gray hair and immunodeficiency. The disease prognosis is poor 
which most patients die within the first 5 years of their life. The early diagnosis increases 
patients’ survival.
Objective: To report the patient of Griscelli syndrome type 2 of Nan hospital and the method 
of diagnostic test in a general hospital.
Method: Case report
Results: A 4-month-old Thai boy presented with fever, cough, and rhinorrhea four days 
prior to admission. He was diagnosed with bacterial pneumonia, considering his recurrent 
infections, and born form a consanguineous marriage. Physical examination showed slivery 
gray hair of the scalp, white eyelashes, white eyebrows and hepatosplenomegaly. His 
peripheral blood smear illustrated bicytopenia and lack of giant cytoplasmic granules in 
leukocytes. Light microscopy of hair showed large and irregular pattern of melanin. 
Correlating of clinical features and investigation suspected Griscelli syndrome type 2. 
Therefore he was referred to a tertiary care hospital for molecular diagnostic tests which 
mutant RAB27A gene was reported and Griscelli syndrome type 2 was confirmed.
Conclusion: Two basic investigations including peripheral blood smear and light microscopy 
of hair are crucial for differentiating and diagnosis of Griscelli syndrome type 2.

Key words: Albinism, immunodeficiency, Silvery hair, Griscelli syndrome type 2


