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รายงานผู้ป่วย

กุมารแพทย์	กลุ่มงานกุมารเวชกรรม,	โรงพยาบาลน่าน	จังหวัดน่าน

ผู้ป่วยเทอรเนอร:​การตรวจ 
และวินิจฉัยที่ห้องตรวจผู้ป่วยนอก

นิชนันท์ ตันติศิริวิทย์

บทคัดย่อ
ความเป็นมา:	กลุ่มอาการเทอร์เนอร์	เป็นโรคทางพันธุกรรมท่ีพบในเพศหญิง	พบไม่บ่อยในเวชปฏิิบติัท่ัวไป	

มีอาการแสดงทางคลินิกท่ีเฉพาะเจาะจงและเก่ียวเน่ืองกับความผิดปกติของอวัยวะหลายระบบ	ปัจจุบันมี

แนวปฏิิบัติเพ่ือใหก้ารดูแลรักษาครอบคลมุและเปน็องค์รวมแตค่วามทา้ทายสำาหรับแพทยผู้์ดูแลคือสามารถ

ให้การวินิจฉัยโรคได้อย่างถูกต้องรวดเร็วเพ่ือให้ผู้ป่วยได้รับการรักษาอย่างทันท่วงทีในช่วงอายุท่ีเหมาะสม

วัตถุุประสงค์: เพ่ือแสดงตัวอย่างกรณีผู้ป่วยเทอร์เนอร์ท่ีมาพบแพทย์ด้วยเร่ืองการเจริญเติบโตล่าช้าและ

ให้การวินิจฉัยยืนยันผลท่ีห้องตรวจผู้ป่วยนอกของโรงพยาบาลโดยกมุารแพทย์ท่ัวไปได้	ตลอดจนทบทวน

ความรู้และอภิปรายปัจจัยท่ีเก่ียวข้องกับความล่าช้าในการวินิจฉัยโรค	

รายงานผู้ป่วย: เด็กหญิง	11	ปี	มาพบแพทย์ด้วยเร่ืองนำ้าหนักไม่ข้ึนและเต้ียกว่าปกติ	มีปัญหาการเรียนและ

อัตราความสูงเพ่ิมช้ามาต้ังแต่อายุ	7	ปี	แต่ไม่ได้รับการตรวจเร่ืองการเจริญเติบโต	ตรวจร่างกายพบลักษณะ

คางเล็ก,	คอปีก,	 ไรผมเกาะตำ่า,	หน้าอกกว้าง,	 ไม่พบการพัฒนาของเต้านมและไม่มีขนหัวเหน่าหรือรักแร้	

ปรึกษากุมารแพทย์โรคหัวใจเพ่ิมเติมตรวจพบ	Bicuspid	aortic	valve	ส่งตรวจโครโมโซมผล	45,X	

สรุป: การวินิจฉัยกลุ่มอาการเทอร์เนอร์ได้รวดเร็วเป็นปัจจัยท่ีมีความสำาคัญย่ิงต่อโอกาสท่ีผู้ป่วยจะได้ 

รับการรักษาอย่างครบถ้วนภายในระยะเวลาอันเหมาะสม	 ในฐานะกุมารแพทย์	การสังเกต	 ซักประวัติ	 

และตรวจร่างกายท่ีละเอียด	ตลอดจนให้ความรู้แก่แพทย์ท่ัวไป	 เป็นส่วนหน่ึงท่ีช่วยลดปัญหาความล่าช้า

และนำาไปสู่การช่วยให้ผู้ป่วยและครอบครัวมีคุณภาพชีวิตท่ีดีข้ึน

คำาสำาคัญ	เทอร์เนอร์ซินโดรม	ตัวเต้ีย	การเจริญเติบโตล่าช้า

บทนำา
กลุ่มอาการเทอร์เนอร์		 เป็นโรคทางพันธุกรรม

ท่ีพบในเพศหญิง	 อัตราการตรวจ	พบ	 25-50	 รายต่อ 

แสนประชากร1-5	 มีลักษณะอาการแสดงทางคลินิกท่ี

เฉพาะเจาะจง	 เก่ียวเน่ืองกับความผิดปกติของอวัยวะ

หลายระบบ	สามารถให้การตรวจวินิจฉัยได้ในแต่ละ 

ช่วงวัยของเด็ก	 ต้ังแต่ในครรภ์มารดา	 วัยทารก	 วัยเด็ก	 

ไปจนถึงวัยรุ่น	 มีการพัฒนาแนวปฏิิบัติเพ่ือให้การดูแล

รักษาครอบคลุมและเป็นองค์รวม	หากแต่ความท้าทาย

สำาหรับแพทย์ผู้ดูแลคือการสามารถให้การวินิจฉัยโรค

ได้อย่างถูกต้องรวดเร็วเพ่ือให้ผู้ป่วยได้รับการรักษาอย่าง

ทันท่วงทีในช่วงอายุท่ีเหมาะสม	ลดอัตราการทุพพลภาพ

และเสียชีวิต	ส่งผลต่อการพัฒนาคุณภาพชีวิตของผู้ป่วย
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รายงานน้ี	มีวัตถุประสงค์เพ่ือแสดงตัวอย่างกรณี

ผู้ป่วยเทอร์เนอร์ท่ีมาพบแพทย์ด้วยเร่ืองการเจริญเติบโต

ล่าช้าไม่เหมาะสมตามเกณฑ์อายุ	 ซ่ึงสามารถให้การ

วินิจฉัยยืนยันผลท่ีห้องตรวจผู้ป่วยนอกของโรงพยาบาล

โดยกุมารแพทย์ท่ัวไปได้	ตลอดจนทบทวนความรู้เร่ืองโรค	

อภิปรายปัจจัยท่ีเก่ียวข้องกับความล่าช้าในการวินิจฉัย	

ผลกระทบท่ีมีต่อการดูแลรักษาตลอดจนคุณภาพชีวิต 

ของผู้ป่วยและครอบครัว

รายงานผู้ป่วย
ผู้ป่วยเด็กหญิงไทย	อายุ	 11	 ปี	 1	 เดือน	 ภูมิลำาเนา

อำาเภอเมืองน่าน	จังหวัดน่าน

อาการสำาคัญ:	ตัวเต้ียและนำ้าหนักไม่ข้ึนมา	2	ปี

ประวัติปัจจุบัน:	 2	 ปีก่อนมาโรงพยาบาล	มารดา

สังเกตว่าผู้ป่วยนำ้าหนักไม่ข้ึน	 ดูเต้ียและความสูงไม่เพ่ิม

เม่ือเทียบกับเพ่ือนในช้ันเรียน	ยังไม่มีประจำาเดือน	ปฏิิเสธ

อาการไข้เร้ือรัง	ถ่ายเหลว	กินจุ	ปวดศีรษะ	ตามัว	ชักเกร็ง

หรืออาการเจ็บป่วยอ่ืน	

ประวัติโรคในอดีต:	ขณะอายุ	8	 ปี	ตรวจคัดกรอง

ท่ีโรงเรียนสงสัยว่ามีปัญหาเรียนรู้ช้า	 ส่งพบจิตแพทย์	 

ได้รับการวินิจฉัยเป็นโรคสมาธิส้ันและให้การรักษา 

ด้วยยา	Methylphenidate	(10)	½	tab	oral	tid	pc

ประวัติแรกคลอด:	คลอดครบกำาหนด	39	สัปดาห์ 

ท่ีโรงพยาบาลน่าน	 ขณะมารดาอายุ	 29	 ปี	 นำ้าหนัก 

แรกคลอด	3,035	กรัม	ไม่มีอาการผิดปกติหลังคลอด	

ประวัติพัฒนาการ:	 เร่ิมเดินเม่ืออายุ	11	 เดือน	 เร่ิม

พูดเม่ืออายุ	 1	 ปี	 ปัจจุบันเรียนช้ันประถมศึกษาปีท่ี	 5	 ท่ี

โรงเรียนในหมู่บ้าน	 รับผิดชอบการรับประทานยาได้เอง	 

ทำางานเสร็จและส่งทันเวลา	 เกรดเฉล่ีย	 2.0	 บุคลิก 

เป็นคนข้ีอาย	ไม่ค่อยคุยกับคนแปลกหน้า

ประวัติครอบครัว:	 เป็นบุตรคนท่ี	 1/2	 ปฏิิเสธ 

โรคประจำาตัวของสมาชิกในครอบครัว	บิดาสูง	160	ซม.	

มารดาสูง	159	ซม.	มีน้องสาว	1	คน	อายุ	3	ปี	การเจริญ

เติบโตและพัฒนาการปกติ	

ประวัติโภู่ชนาการ:	 ได้รับนมแม่ต้ังแต่แรกเกิด 

ถึงอายุ	 1	 ปี	 รับประทานอาหารครบ	3	 ม้ือ	 ไม่มีประวัติ 

แพ้อาหาร	 ช่วงรับประทานยาสมาธิส้ันมารดาสังเกตว่า 

ผู้ป่วยทานอาหารปริมาณน้อยลง

ตรวจร่างกาย
Vital	 signs:	 Temp	 37	 C,	 pulse	 98/min,	 RR	 

20/min,	BP	100/70	mmHg.

Measurements:	Weight	 25.2	 kg	 (P10),	Height	 

119	cm	(<P3)	[Figure	1]

General	 appearance:	 Full	 consciousness,	 short	

stature,	speechless

HEENT:	Prominent	epicanthal	fold,	micrognathia,	

low-posterior	hair	line,	webbed	neck,	no	thyroid	gland	

enlargement,	no	high	arched-palate.	[Figure	2	and	3A]

Chest	and	Lungs:	Wide	apart	nipple	[Figure	3B],	

broad	shield	chest,	normal	breath	sound	both	lungs.

Cardiovascular:	Regular	 rhythm,	normal	S1S2,	

no	heart	murmur.

Abdomen:	 Soft,	 no	 hepatosplenomegaly,	 no	

tenderness.

Breast:	Breast	tanner	stage	1

Genitalia:	Female	phenotype,	no	pubic	hair.

Skin	and	Extremities:	No	dry	skin,	no	rash,	no	

deformity.

Neurological	 examination:	Normal	 orientation	 

to	time,	place	and	person.	Motor	grade	V	all
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ผลตรวจทางห้องปฏิิบัติการเบื�องต้น
•	 CBC:	Hb	11.8	g/dL,	Hct	36.9%,	WBC	5,930	 

	 Cells/mm3,	(PMN	69%,	Lymphocyte	25.5%,	 

	 Monocyte	4.7%,	Eosinophil	0.3%,	Basophil	 

	 0.5%)	Platelets	675,000	Cells/mm3

•	 BUN	7.95	mg/dL,	Cr	0.41	mg/dL

•	 Electrolyte(mmol/L):	 Na	 140.6,	 K	 4.55,	 

	 Cl	105.3,	Total	CO
2
	24	

การตรวจเพ่ิมเติม: 
•	 Chest	Xray:	No	cardiomegaly,	no	pulmonary	 

	 infiltration,	no	scoliosis

•	 Thyroid	 function	 test:	TSH	3.920	 uIU/mL,	 

	 FT4	1.01	ng/dL,	FT3	4.55	pg/mL	(Normal)

•	 Echocardiogram:	Fusing	right	coronary	cusp	 

	 with	non-coronary	cusp	caused	bicuspid	AV	 

	 without	aortic	stenosis	or	regurgitation.	Left	 

	 sided	aortic	arch	without	CoA.

•	 Chromosome	study:	45,X

•	 Film	Bone	age:	Delayed	BA	(10	years)

การวินิจฉัย: Turner syndrome with Bicuspid 
aortic valve

วิจารณ์
ผู้ป่วยเด็กหญิงอายุ	 11	 ปี	 มาพบแพทย์ด้วยเร่ือง

การเจริญเติบโตล่าช้าไม่สมวัย	 อัตราการข้ึนของนำ้าหนัก

และส่วนสูงตำ่ากว่าปกติ	ประวัติอดีตพบปัญหาการเรียน

ช้าต้ังแต่อายุ	 8	 ปี	 ตรวจร่างกายมีลักษณะต้นคอกว้าง,	 

ไรผมเกาะตำ่า,	หน้าอกกว้าง,ไม่พบการพัฒนาของเต้านม

และไม่มีขนหัวเหน่าหรือรักแร้	 ส่งปรึกษากุมารแพทย์

โรคหัวใจตรวจพบ	Bicuspid	 aortic	 valve	 จากอาการ

ทางคลินิกท้ังหมดเข้าได้กับกลุ่มอาการเทอร์เนอร์	 ส่ง

ตรวจทางห้องปฏิิบัติการผลโครโมโซมรายงาน	 45,X	 

ถือเป็นการยืนยันวินิจฉัยโรคในผู้ป่วยรายน้ี	

กลุ่มอาการเทอร์เนอร์	 (Turner	 Syndrome)	 

เป็นโรคผิดปกติทางพันธุกรรม	 พบในอัตรา	 1	 ต่อ	 

2,000	 -	 2,500	 ของทารกแรกเกิดมีชีพเพศหญิง	 พบ 

การแท้งเองต้ังแต่ในครรภ์กว่าร้อยละ	 901-4	สาเหตุของ

โรคเกิดจากความผิดปกติของโครโมโซม	กว่าร้อยละ	60	

เป็นชนิด	 45,X	 เช่นเดียวกับผู้ป่วยรายน้ี	 ซ่ึงพบได้มาก

ท่ีสุดและมักมีอาการรุนแรงท่ีสุด	ส่วนความผิดปกติอ่ืนๆ	

พบได้บ้าง	 เช่น	mosaics	45,	X/46,	XY;	45,	X/46,	XX;	

45,	X/47,XXX5	 และความผิดปกติทางโครงสร้างของ	

chromosome	X	 ซ่ึงเป็นปัจจัยท่ีทำาให้อาการแสดงผู้ป่วย

รุนแรงมากน้อยแตกต่างกันไป4-6

การวนิิจฉัยก่อนคลอดสามารถทำาไดโ้ดยการตรวจ

อัลตราซาวดห์าความผดิปกตขิองโครงสรา้งร่างกายทารก

ในครรภ์	ซ่ึงเป็นเคร่ืองมือสำาคัญท่ีช่วยในการวินิจฉัยโรค	

ร้อยละ	 60-70	ของผู้ป่วยมีประวัติผิดปกติก่อนคลอด7 

โดยถุงนำ้าท่ีบริเวณท้ายทอยหรือคอ	 (Cystic	 hygroma)	

เป็นลักษณะท่ีตรวจพบได้บ่อยท่ีสุดและค่อนข้างจำาเพาะ

กับโรค7-8	ส่วนลักษณะอ่ืนๆ	ได้แก่	ความผิดปกติของห้อง

หัวใจด้านซ้าย,	ระบบทางเดินปัสสาวะ,	การเจริญเติบโต

ช้าในครรภ์และปริมาณนำ้าครำ่าผิดปกติอาจตรวจพบได้

ในบางราย	อย่างไรก็ดีการวินิจฉัยก่อนคลอดเหล่าน้ีต้อง

อาศัยอุปกรณ์และผู้เช่ียวชาญพิเศษในการตรวจ	 ในทาง

ปฏิิบัติหญิงต้ังครรภ์ทุกรายไม่สามารถเข้าถึงกระบวนการ

ตรวจวินิจฉัยได้ท้ังหมด	 ประกอบกับปัจจัยของการ

เกิดโรคไม่เก่ียวข้องกับอายุของหญิงต้ังครรภ์ทำาให้ 

การพยากรณ์หรือวางแผนคัดกรองโรคจึงไม่ชัดเจน

เหมือนในกลุ่มอาการดาวน์ซินโดรม	การศึกษาขนาดใหญ่ 

ในประเทศจีนพบว่าสามารถวินิจฉัยโรคในระยะปริกำาเนิด 

ได้ในอัตราเพียง	5	รายต่อแสนประชากรเท่าน้ัน8	สำาหรับ

ผู้ป่วยรายน้ีไม่พบความผิดปกติในประวัติฝากครรภ์

ผู้ป่วยส่วนใหญไ่ด้รับการวนิิจฉัยหลังคลอด	อาการ

แสดงท่ีนำามาพบแพทย์มากท่ีสุดคือภาวะตัวเต้ีย	พบถึง

ร้อยละ	97-1009,10	สาเหตุเกิดจากความผิดปกติของ	SHOX	

gene	บนโครโมโซม	X	ทำาให้เกิดภาวะด้ือต่อ	Growth	

hormone	มีผลให้ความสูงสุดท้ายของผู้ปว่ยน้อยกว่าปกติ

ได้ถึง	 20	ซม.1,6,11	 ความผิดปกติของการเจริญเติบโตน้ี 
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ปรากฏิให้เห็นได้ต้ังแต่อายุ	 2-3	ปี	 แต่ในทางปฏิิบัติมัก

สังเกตพบล่าช้าท่ีอายุมากกว่าน้ัน4,19	เช่นเดียวกันกับรายน้ี	 

จากบันทึกเวชระเบียนพบว่าความสูงผิดปกติต้ังแต่อายุ	

7-8	 ปี	 แต่ได้รับการวินิจฉัยท่ีอายุ	 11	 ปี	นอกจากน้ีเช่ือ

ว่าภาวะ	haploinsufficiency	ของ	 	SHOX	gene	 มีความ

เก่ียวข้องกับการเกิดลักษณะผิดปกติภายนอกอ่ืนๆ	ด้วย	

ได้แก่	ขากรรไกรล่างเล็ก,	เพดานปากสูงผิดปกติ	และการ

เจริญของกระดูกข้อมือผิดปกติ	 (Madelung	 deformity	

of	 the	wrist)5	 ซ่ึงในรายน้ีพบลักษณะขากรรไกรล่างเล็ก

ผิดปกติร่วมด้วย

พัฒนาการทางเพศล่าช้าพบได้ในอัตราร้อยละ	

80-909-12	 เป็นอาการท่ีพบบ่อยรองจากการเจริญเติบโต 

ผิดปกติ	 โดยเฉพาะใน	45,X	สาเหตุเกิดจากต่อมเพศไม่

เจริญตามปกติ	 ดังจะเห็นว่าผู้ป่วยรายน้ีอายุ	 11	 ปี	แต่ยัง

ตรวจไม่พบการเจริญของเต้านมและขนบริเวณหัวเหน่า

ตามวัย	 (Tanner	 stage	 1)	ภาวะดังกล่าวส่งผลให้ผู้ป่วย

ไม่มีประจำาเดือนและมีบุตรยาก	ยกเว้นในชนิด	mosaicism	

karyotype	อาจพบการพฒันาของลักษณะทางเพศได	้และ

ร้อยละ	6	พบว่ามีประจำาเดือนเหมือนหญิงปกติ12

ลักษณะอ่ืนท่ีตรวจพบในรายน้ี	ได้แก่	ความผิดปกติ 

ของการเปิดท่ีหัวตา	 (Prominent	 epicanthalfold),	 ไรผม

เกาะตำ่า	(low-posterior	hair	line),	คอปีก	(webbed	neck),	

และหน้าอกกว้าง	 (broad	 shield	 chest)	 เป็นความผิด

ปกติภายนอกท่ีชัดเจนและพบได้บ่อย5,9	เม่ือประกอบกับ

ประวัติการเจริญเติบโตช้าจะมีส่วนช่วยในการวินิจฉัย

โรคได้อย่างมาก	ดังน้ันจึงมีความจำาเป็นอย่างย่ิงท่ีแพทย์

ต้องตรวจร่างกายผู้ป่วยให้ละเอียดถ่ีถ้วนเสมอ	 ปัจจุบัน

มีการพัฒนาเทคโนโลยีวิเคราะห์ลักษณะภายนอกของ 

ผู้ป่วย	เช่น	Facial	analysis	technology	เพ่ือช่วยคัดกรอง

โรคทางพันธุกรรมให้ง่ายและรวดเร็วข้ึน	 มีการศึกษา 

พบว่า	Face2gene	Application	มีความถูกต้องในการช่วย

วินิจฉัยแยกผู้ป่วยเทอร์เนอร์ออกจากประชากรท่ัวไป

และผู้ป่วยกลุ่มอาการนูแนน	 (Noonan	 syndrome)	 ซ่ึงมี

ลักษณะคล้ายกันได้ค่อนข้างดี13	เทคโนโลยีเหล่าน้ีอาจนำา

เข้ามาเป็นตัวช่วยให้วินิจฉัยโรคได้รวดเร็วข้ึนในอนาคต

ความผิดปกติของระบบหัวใจและหลอดเลือด 

เป็นสาเหตุหลักและทำาให้อัตราเสียชีวิตของผู้ป่วย 

เทอร์เนอร์สูงกว่าประชากรท่ัวไปถึง	3	เท่า9,10,14	กว่าร้อยละ	 

50	 มีปัญหาหัวใจพิการแต่กำาเนิดซ่ึงมักเกิดพยาธิสภาพ

ท่ีห้องหัวใจด้านซ้ายและตรวจพบในกลุ่ม	 45,	X	มาก

ท่ีสุด9,14	 เช่ือว่าอาจมีความเก่ียวข้องกับระบบทางเดิน 

นำ้าเหลืองท่ีผิดปกติโดยเฉพาะในรายท่ีมีพังผืดบริเวณ

คอและเส้นผ่านศูนย์กลางของทรวงอกเพ่ิมมากข้ึน14 

อย่างไรก็ดี	 ผู้ป่วยส่วนใหญ่จะไม่แสดงอาการต้ังแต่แรก	 

ดังน้ันผู้ป่วยเทอร์เนอร์ทุกรายควรได้รับการตรวจคดักรอง 

หาความผิดปกติ	 เช่น	ความดันโลหิตสูง	และส่งปรึกษา

กุมารแพทยโ์รคหัวใจเสมอ9,14,18	ในรายน้ีตรวจพบ	Bicuspid	 

aortic	 valve	 ซ่ึงเป็นพยาธิสภาพท่ีพบได้บ่อยท่ีสุดกล่าว

คือประมาณ		1	ใน	3	ส่วนความผิดปกติอ่ืนท่ีพบรองลงมา	

ได้แก่	ภาวะหลอดเลอืดแดงใหญค่อดรนุแรง	(Coarctation	

of	aorta)	และเส้นเลือดเอออร์ตาโป่งพอง14

ความผิดปกติของระบบอ่ืนๆ	 ในร่างกายพบได้

ประมาณรอ้ยละ	30-504-9,10	ได้แก่	ระบบการได้ยินร่วมกับ 

มีประวัติติดเช้ือในหูช้ันกลางมาก่อน,	 ระบบต่อมไร้ท่อ	

เช่น	 ไทรอยด์ตำ่าหรือไทรอยด์อักเสบ	 โรคเบาหวานและ

โรคอ้วน,	ระบบไตและทางเดินปัสสาวะ	เช่น	ไตเกือกม้า	 

(Horseshoe	Kidney),	 กรวยไตและท่อปัสสาวะอยู่ใน

ตำาแหน่งผิดปกติ,	 ระบบกระดูกกล้ามเน้ือ	 เช่น	กระดูก

สันหลังผิดรูปหรือแร่ธาตุของมวลกระดูกผิดปกติ	 ซ่ึง 

ผู้ป่วยทุกรายควรได้รับการตรวจคัดกรองหาความ 

ผิดปกติเหล่าน้ี	

นอกจากลักษณะผิดปกติทางกายภาพดังท่ีกล่าว

ไปข้างต้น	การเฝ้าระวังปัญหาด้านการเรียนรู้และจิตใจ

ก็เป็นส่ิงสำาคัญ	 ผู้ป่วยเทอร์เนอร์ส่วนใหญ่มักมีระดับ

สติปัญญาปกติหรือใกล้เคียงกับประชากรท่ัวไปมากกว่า

โรคพันธุกรรมชนิดอ่ืน	 แต่อาจพบปัญหาการเรียนได้ 

โดยเฉพาะด้านการคิดคำานวณซ่ึงมีความชุกในกลุ่มผู้ป่วย 

ร้อยละ	 40-509,15	 ขณะท่ีเด็กท่ัวไปพบได้ร้อยละ	 6-10	 

ดังน้ันการตรวจวัดระดับสติปัญญา	 (IQ	 Test)	 เพียง 

อย่างเดียวจึงไม่เพียงพอในการสบืค้นปัญหาการเรยีนของ

ผู้ป่วย	 ส่วนลักษณะภายนอกท่ีผิดปกติร่วมกับการเจริญ
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เติบโตช้ากว่าเพ่ือนในช้ันเรียนอาจทำาให้ถูกล้อเลียนจาก

บุคคลรอบข้าง	ส่งผลต่อความแปรปรวนทางอารมณ์และ

จิตใจได้มากข้ึน9	หากไม่ได้รับการวิเคราะห์ปัญหาและ

แก้ไขอาจเกิดโรคทางจิตเวชท่ีรุนแรงในเวลาต่อมา

เ น่ืองจากผู้ป่วยเทอร์ เนอร์มีอาการผิดปกติ 

หลากหลายระบบ	การดูแลแบบองค์รวมจึงถูกนำามาใช้

เป็นมาตรฐานและแนวทางการดูแลรักษาในปัจจุบัน	อายุ

ท่ีตรวจวินิจฉัยเป็นปัจจัยสำาคัญท่ีมีผลต่อโอกาสในการ

เข้าถึงและประสิทธิภาพในการรักษาแต่ละส่วน	กล่าวคือ	 

ผู้ป่วยควรได้รับการรักษาด้วย	Growth	Hormone	 ก่อน 

เข้าสู่วัยเจริญพันธ์ุอย่างน้อย	4	 ปี	 (อายุ	 4-6	 ปี	หรือน้อย

กว่า)	 จึงจะช่วยให้ส่วนสูงเพ่ิมข้ึนได้ในระดับท่ีเหมาะ

สม9,12	 ควรได้รับ	 Estrogen	 เพ่ือรักษาภาวะพัฒนาการ

ทางเพศล่าช้าท่ีอายุประมาณ		11	ปี9,12	และการดูแลปัญหา

การเรียนต้ังแต่วัยเด็กสามารถช่วยให้ผู้ป่วยประสบ 

ความสำาเร็จและมีผลการเรียนเทียบเท่ากับเด็กหญิง

ท่ัวไปในวัยเดียวกันได้15	อย่างไรก็ตาม	ความล่าช้าในการ

วินิจฉัยยังคงเป็นปัญหาท้ังในไทยและต่างประเทศ	แม้

จะมีการพัฒนาแนวปฏิิบัติและข้อบ่งช้ีเร่ืองการส่งตรวจ

โครโมโซมกรณสีงสัยเทอร์เนอร์อย่างชัดเจน	(ตารางท่ี	1)9  

ก็ตาม	โดยอายเุฉล่ียท่ีวินิจฉัยโรคในยโุรปและสหรฐัฯ	คือ	

5-9	 ปี16	ขณะท่ีกลุ่มประเทศกำาลังพัฒนาอยู่ท่ี	 11-13	 ปี10 

มีการศึกษาในประเทศบราซิลพบว่าปัจจัยท่ีมีผลต่อความ

ล่าช้าในการวินิจฉัย	ได้แก่	การขาดข้อมูลการเจริญเติบโต

ในวัยเด็กเล็กและประวัติความเจ็บป่วยในอดีต,	ขาดความ

เช่ียวชาญของแพทย์ในการตรวจวินิจฉัยและเศรษฐานะ

ของครอบครวัผู้ป่วย15	ดังกรณีของผู้ป่วยรายน้ี	จะเห็นว่ามี

ภาวะตัวเต้ียมาต้ังแต่อายุ	7	ปี	ซ่ึงเป็นช่วงท่ีมารับการรักษา

ปัญหาการเรียนท่ีโรงพยาบาลแต่ไม่ได้รับการประเมิน

เร่ืองการเจรญิเติบโตท่ีช้ากว่าปกติ	มีการศึกษาในประเทศ

ตุรกีเม่ือปี	พ.ศ.	 2562	ทดสอบความรู้ความเข้าใจเร่ือง

โรคเทอร์เนอร์ของแพทย์และผู้ปกครองจำานวน	140	ราย	 

พบว่ากลุ่มแพทย์	(สูตินรีแพทย์,	กุมารแพทย์	และแพทย์

เวชศาสตร์ครอบครัว)	 มีความรู้ความเข้าใจและตอบ

คำาถามเก่ียวกบัโรคไดถู้กต้องเพียงคร่ึงหน่ึง	(51.7%)	ขณะ

ท่ีผู้ปกครองตอบคำาถามได้ถูกต้องมากกว่า	 (68%)17	 แม้ 

จะมีกลุ่มตัวอย่างไม่มากนักแต่ก็พอจะสะท้อนให้เห็น

ถึงปัญหาด้านความรู้และความตระหนักต่อโรคน้ีใน 

เวชปฏิิบัติท่ัวไปได้	ในฐานะกุมารแพทย์ท่ัวไปอาจมีส่วน

ช่วยแก้ไขปัญหาได้โดยการเพ่ิมการเรียนการสอน	 เป็น

ตัวอย่างอันดีในการซักประวัติ	ตรวจร่างกายผู้ป่วยอย่าง

ละเอยีด	ทบทวนหาความรู้อยู่เสมอและสรา้งเจตคตท่ีิดีให้

แก่กลุ่มนักศึกษาแพทย์	แพทย์เพ่ิมพูนทักษะ	และแพทย์ 

ท่ีออกตรวจในเวชปฏิิบัติท่ัวไป	 มุ่งเน้นให้สังเกตอาการ

ทางคลินิกของผู้ป่วยเป็นสำาคัญและพิจารณาให้การดูแล

รักษาอย่างเป็นองค์รวมเพ่ิมมากข้ึน	

ตารางท่ี 1 	 ข้อบ่งช้ีในการตรวจ	 Chromosome	 เพ่ือ

ยืนยันการวินิจฉัย	Turner	syndrome9

มีลักษณะทางคลินิกอย่างน้อย	1	ข้อต่อไปน้ี
•	 Fetal	cystic	hygroma,	or	hydrops,	especially	when	severe	idiopathic	short	
stature

•	 Obstructive	Left-sided	congenital	heart	defect
•	 Unexplained	delayed	puberty/menarche
•	 Couple	with	infertility
•	 Characteristic	facial	features	in	a	female

มีลักษณะทางคลินิก	2	ข้อต่อไปน้ี
•	 Renal	anomaly	(horseshoe,	absence,	or	hypoplasia)
•	 Madelung	deformity
•	 Neuropsychologic	problems,	and/or	psychiatric	issues
•	 Multiple	typical	or	melanocytic	nevi
•	 Dysplastic	or	hyperconvex	nails
•	 Other	congenital	heart	defects
•	 Hearing	impairment	<40	years	of	age	together	with	short	stature

สรุป
รายงานน้ีแสดงถึงผู้ป่วยเทอร์เนอร์ซ่ึงเป็นโรค 

ทางพันธุกรรมท่ีมีโอกาสพบได้น้อยมากในเวชปฏิิบัติ

ท่ัวไปแต่สามารถให้การตรวจวินิจฉัยยืนยันได้ท่ีห้อง

ตรวจผู้ปว่ยนอก	แสดงใหเ้ห็นว่าการซกัประวติัและตรวจ

ร่างกายอย่างละเอียดในผู้ป่วยเด็กทุกช่วงวัยเป็นส่ิงสำาคัญ

และมีส่วนช่วยลดปัญหาความล่าช้าในการวินิจฉัยได้	 

ในฐานะกุมารแพทย์	 การเป็นตัวอย่างอันดีตลอดจนให้

ความรู้แก่แพทย์ท่ัวไปจึงมีบทบาทท่ีจะช่วยให้ผู้ป่วยได้รับ

การวินิจฉัยรวดเร็ว	เพ่ิมโอกาสในการเข้าถึงการรักษา	ส่ง

ผลให้คุณภาพชีวิตของผู้ป่วยและครอบครัวดีข้ึน
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Turner​syndrome:​Diagnosis​in​outpatient-clinic
Nitchanund Tantisirivit 

Department	of	Pediatrics,	Nan	Hospital,	Nan	Province,	Thailand

Background: Turner	 syndrome	 (TS)	 is	one	of	 the	most	 common	 female	 chromosomal	
abnormalities.	The	phenotypes	vary	and	diagnosis	can	be	made	at	all	ages.	The	challenge	
for	 physician	 is	 to	 early	 recognition	 and	diagnosis	which	 leads	 to	 timely	 and	properly	
initiation	of	therapy	with	multidisciplinary	care	teams.
Objectives: To	present	a	patient	with	short	stature	and	Turner	syndrome	was	diagnosis	by	
a	general	pediatrician	at	the	Out	Patient	Department	(OPD)	setting	and	to	review	clinical	
characteristics	of	the	disease	and	management.	
Case report: An	11-year-old	girl	presented	at	OPD	with	short	stature	and	history	of	ADHD	
treated	by	a	psychiatrist	since	8	years	old.	She	had	epicanthal	fold,	low	posterior	hair-line,	
shield	chest,	widely	spaced	nipples	and	delayed	puberty.	Based	on	clinical	characteristics,	
a	diagnosis	of	Turner	syndrome	was	made.	The	chromosome	analyses	revealed	45,	X	and	
echocardiogram	identified	Bicuspid	aortic	valve.	The	comprehensive	care	was	made	and	
planned	with	the	patient	and	her	family.
Conclusion: Early	diagnosis	of	Turner	syndrome	expands	patient’s	opportunities	to	access	
standardized	 treatment	 options	 resulting	 in	 better	 quality	 of	 live.	Pediatricians	 play	 an	
important	role	in	providing	knowledge	and	enhancing	awareness	of	Turner	syndrome	among	
physicians	and	parents.
Keywords:	Turner	syndrome,	Short	stature,	Growth	failure


