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Abstract 
Background: Congenital neuromuscular disorders are a major cause of impaired muscle function in children. 
In provincial hospitals, access to diagnostic investigations is limited, particularly in access to specialized 
investigations such as muscle biopsy. Recently, the implementation of gene panel testing can improve 
diagnostic accuracy and ensure appropriate treatment for affected patients.   
Objectives: To study diagnostic yield of neuromuscular gene panel in pediatric patients with 
congenitalneuromuscular disorders in provincial hospitals.  
Methods: This prospective study involved pediatric patients with suspected congenital neuromuscular 
disorders, initially assessed by pediatric neurologists at provincial hospitals between April 1, 2022, and March 
31, 2024. Genetic testing available domestically was performed based on clinical presentation included 
multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA) for duchenne muscular dystrophy (DMD), SMN 
gene, and CMT1A and HNPP. After normal results from these initial tests, patients received genetic 
counseling and were referred for further blood testing using a targeted gene panel comprising 211 genes 
associated with neuromuscular disorders. Collected data were analyzed using descriptive statistics. 
Results: Six patients participated in the research, 67% were male. The youngest patient was 10 months old 
and the oldest was 14 years and 4 months. The mean age of symptom onset was 2 years and 3 months (± 27 
months). One patient had a family history of muscle weakness. Pathogenic variants in the DMD gene were 
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identified in two patients, both of whom were diagnosed with Duchenne muscular dystrophy. One patient was 
found to have a variant in the GAA gene; however, subsequent GAA enzyme assay revealed no abnormality, 
and a definitive diagnosis could not be established. Three patients were found to have variants of uncertain 
significance. Therefore, the diagnostic yield of targeted gene panel testing for congenital neuromuscular 
disorders in this study was 33%. 
Conclusion: Targeted gene panel testing for neuromuscular disorders is beneficial in facilitating diagnosis of 
congenital neuromuscular conditions in pediatric patients from provincial hospitals. This approach reduces the 
need for invasive procedures and enhances diagnostic and treatment opportunities for children in rural area. 
Keywords: Diagnostic yield, Congenital neuromuscular disorders, Gene panel   
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บทคัดย่อ 
ความเป็นมา: โรคกล้ามเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดเป็นสาเหตุส าคัญของความผิดปกติในการท างานของ
กลา้มเน้ือในเด็ก การวินิจฉัยในโรงพยาบาลต่างจงัหวดัมีขอ้จ ากดัดา้นการตรวจพิเศษ เช่น การตดัช้ินกลา้มเน้ือ 
ปัจจุบนัมีการน าเทคโนโลยกีารตรวจรหสัพนัธุกรรมแบบชุดยนีมาใชใ้นการวินิจฉัยโรคกลุ่มน้ี ท าใหผู้ป่้วยไดรั้บ
การวินิจฉยัท่ีถูกตอ้งและไดรั้บการรักษาท่ีเหมาะสม  
วัตถุประสงค์: เพื่อศึกษาอตัราการวินิจฉัยโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดในผูป่้วยเด็กดว้ยวิธีการตรวจรหัส
พนัธุกรรมแบบชุดยนีส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทในโรงพยาบาลต่างจงัหวดั 
วิธีการศึกษา: ท าการศึกษาแบบ prospective study ในผูป่้วยเด็กท่ีมีอาการและอาการแสดงสงสัยโรคกลา้มเน้ือ
ร่วมประสาทแต่ก าเนิด โดยไดรั้บการวินิจฉัยเบ้ืองตน้จากกุมารแพทยร์ะบบประสาทในโรงพยาบาลต่างจงัหวดั 
ระหว่างวนัท่ี 1 เมษายน พ.ศ. 2565 ถึง 31 มีนาคม พ.ศ. 2567 ผูป่้วยได้รับการตรวจวินิจฉัยทางพันธุกรรม
ภายในประเทศขึ้นกบัอาการแสดงทางคลินิก ไดแ้ก่ MLPA for DMD, SMN gene, CMT1A และ HNPP หลงัจาก
ผลการตรวจอยู่ในเกณฑป์กติ ผูป่้วยจะไดรั้บการให้ค  าปรึกษาทางพนัธุกรรมและส่งตรวจเลือดดว้ยวิธีการตรวจ
รหัสพนัธุกรรมแบบชุดยนีส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาท จ านวน 211 ยนี ขอ้มูลท่ีไดถู้กน ามาวิเคราะห์ดว้ย
สถิติเชิงพรรณนา  
ผลการศึกษา: มีผูป่้วยเขา้ร่วมงานวิจยัจ านวน 6 ราย เป็นเพศชายร้อยละ 67 อายุนอ้ยท่ีสุด 10 เดือน อายุมากท่ีสุด 
14 ปี 4 เดือน อายุท่ีเร่ิมมีอาการเฉล่ีย 2 ปี 3 เดือน ± 27 เดือน มีผูป่้วย 1 รายท่ีมีประวติักล้ามเน้ืออ่อนแรงใน
ครอบครัว ผูป่้วย 2 ใน 6 รายตรวจพบ pathogenic variants มีความผิดปกติของยนี DMD ไดรั้บการวินิจฉยัว่าเป็น
โรคกลา้มเน้ือเส่ือมดูเชนน์ ผูป่้วย 1 รายพบความผิดปกติของยีน GAA แต่เม่ือตรวจ GAA enzyme assay ไม่พบ
ความผิดปกติ จึงไม่สามารถวินิจฉัยได้ มีผูป่้วย 3 รายพบผลการตรวจเป็น variant of uncertain significance 
identified ดงันั้นอตัราการวินิจฉัยโรคในผูป่้วยเด็กโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดดว้ยวิธีการตรวจรหัส
พนัธุกรรมแบบชุดยนีส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทจึงเท่ากบัร้อยละ 33  
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สรุป: การตรวจรหสัพนัธุกรรมแบบชุดยีนส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทมีประโยชน์ในการช่วยวินิจฉัยโรค
กลา้มเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดในผูป่้วยเด็กในโรงพยาบาลต่างจงัหวดัได้ ลดการท าหัตถการท่ีรุกล ้า และเพิ่ม
โอกาสใหก้บัผูป่้วยเด็กในต่างจงัหวดัใหไ้ดรั้บการวินิจฉยั และรักษาอยา่งเหมาะสม 
คําสําคัญ: อตัราการวินิจฉยัโรค โรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิด การตรวจรหสัพนัธุกรรมแบบชุดยนี  
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บทนํา 
โรคกลา้มเน้ือร่วมประสาท (neuromuscular disorders) เป็นโรคซ่ึงเก่ียวขอ้งหรือมีสาเหตุมาจากเซลล์

ประสาทสั่งการ (anterior horn cell) เส้นประสาทส่วนปลาย (peripheral nerve) รอยต่อระหวา่งเส้นประสาทและ
กล้ามเน้ือ (neuromuscular junction) หรือกล้ามเน้ือ (muscle) แล้วท าให้มีการท างานของกล้ามเน้ือท่ีผิดปกติ 
ส่งผลกระทบเป็นความพิการหรือการลดหย่อนสมรรถภาพของผูป่้วย ในอดีตไม่ทราบสาเหตุของโรคกลา้มเน้ือ
ร่วมประสาทแต่ก าเนิด ว่าเกิดจากความผิดปกติทางพนัธุกรรม การวินิจฉัยโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทจะอาศยั
การซักประวติั ตรวจร่างกาย ตรวจหาระดบัเอนไซม์ creatinine kinase (CK) และตอ้งผ่านการตรวจพิเศษหลาย
อยา่ง เช่น การตรวจการเหน่ียวน าไฟฟ้าของเส้นประสาท (nerve conduction study) การกระตุน้เส้นประสาทซ ้าๆ 
(repetitive nerve stimulation test) การบันทึกคล่ืนไฟฟ้ากล้าม เน้ือ (electromyography) รวมถึงการตัด ช้ิน
กลา้มเน้ือ (muscle biopsy) แลว้น าช้ินกลา้มเน้ือไปยอ้มพิเศษเพื่อไดก้ารวินิจฉยัเจาะจงเฉพาะโรคซ่ึงโรงพยาบาล
ในต่างจงัหวดัการตรวจพิเศษหลายอย่างไม่สามารถท าได ้ท าให้ผูป่้วยตอ้งเดินทางขา้มจงัหวดัเพื่อรับการตรวจ
หลายคร้ัง อีกทั้งในผูป่้วยบางรายมีฐานะยากจนการเดินทางขา้มจงัหวดัจึงท าไดย้ากท าให้ผูป่้วยเหล่าน้ีไม่ไดรั้บ
การวินิจฉัยท่ีถูกตอ้ง และอาจสูญเสียโอกาสในการรักษาปัจจุบนัเทคโนโลยีการตรวจพนัธุกรรมไดพ้ฒันามาก
ขึ้น ท าให้สามารถวินิจฉัยโรคได้จากการส่งเลือดตรวจพนัธุกรรมโดยไม่ต้องผ่านการตรวจพิเศษต่าง  ๆ ลด
ค่าใชจ่้าย และความเส่ียงของการท าหัตถการตรวจพิเศษโดยเฉพาะการตดัช้ินกลา้มเน้ือ ซ่ึงเป็นหัตถการท่ีรุกล ้า 
(invasive procedure) จากการศึกษาการตรวจพนัธุกรรมด้วยวิธี exome sequencing ในผูป่้วยเด็กท่ีมีกลา้มเน้ือ
อ่อนแรงแต่ก าเนิดพบการวินิจฉัยเฉพาะเจาะจงร้อยละ 19 ถึง ร้อยละ 641,2 และจากการศึกษาโดยใช้วิธีการตรวจ
รหัสพนัธุกรรมแบบชุดยนี (gene panel) ในผูป่้วยโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทท่ีไม่สามารถจ าแนกชนิดไดรั้บการ
วินิจฉัยร้อยละ 12.9-48.83-7  ถ้าการตรวจพันธุกรรมสามารถช่วยให้ผู ้ป่วยได้รับการวินิจฉัยได้จริงจะเป็น
ประโยชน์ต่อผูป่้วยและครอบครัวอยา่งมาก ในโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทจากพนัธุกรรมบางโรคหากไดรั้บการ
วินิจฉัยท่ีแน่นอนจะไดรั้บการรักษาท่ีเหมาะสม และท าให้มีคุณภาพชีวิตท่ีดีขึ้น เช่น ในผูป่้วยโรคกลา้มเน้ือเส่ือม
ดูเชนน์ หากไดรั้บการวินิจฉัยเร็วการให้ยาสเตียรอยด์จะช่วยชะลอการเส่ือมของกลา้มเน้ือ  โรคกลุ่ม congenital 
myasthenic syndrome หากทราบยีนท่ีผิดปกติจะช่วยในการเลือกยาท่ีจะใช้กบัผูป่้วยได้ดียิ่งขึ้น8 ถึงแมว้่าส่วน
ใหญ่ไม่มีการรักษาท่ีเฉพาะเจาะจง แต่มีประโยชน์ในการให้ค  าปรึกษาทางพนัธุศาสตร์ ความเส่ียงการเกิดโรคใน
บุตรคนถดัไป วางแผนครอบครัว และการคดักรองในทารกแรกเกิดท าให้สามารถให้การรักษาดว้ยยาก่อนเกิด
อาการได้ 9 นอกจากน้ียงัช่วยลดการเดินทาง ลดระยะเวลาในการวินิจฉัย และลดความจ าเป็นในการตรวจ
หตัถการท่ีรุกล ้า เช่น การตดัช้ินกลา้มเน้ือหรือเส้นประสาทอีกดว้ย  
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วัตถุประสงค์ 
  เพื่อศึกษาอตัราการวินิจฉัยโรคกล้ามเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดในผูป่้วยเด็กด้วยวิธีการตรวจรหัส

พนัธุกรรมแบบชุดยนีส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทในโรงพยาบาลต่างจงัหวดั 
 
วิธีการศึกษา 
รูปแบบการศึกษาและตัวอย่าง 

งานวิจยัน้ีเป็นการศึกษาแบบ prospective study ไดรั้บการรับรองจากคณะกรรมการพิจารณาจริยธรรม
การวิจยัในมนุษย ์โรงพยาบาลพหลพลพยุหเสนา เอกสารรับรองเลขท่ี 2022-01 ท าการศึกษาในผูป่้วยเด็กอายุ
น้อยกว่า 15 ปีท่ีมีอาการกล้ามเน้ืออ่อนแรง และการตรวจร่างกายคิดถึงรอยโรคท่ีเซลล์ประสาทสั่งการล่าง 
(lower motor neuron lesion) ได้แก่  ความตึงตัวกล้ามเน้ือต ่ า  (hypotonia), deep tendon reflex (DTR) ลดลง
หรือไม่พบ พฒันาการของกลา้มเน้ือล่าช้า (delayed motor milestone), Gower’s sign positive, myopathic facies, 
fatigue or decreasing endurance เป็นตน้4 ผูป่้วยไดรั้บการวินิจฉัยโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดโดยกุมาร
แพทยร์ะบบประสาทในโรงพยาบาลต่างจงัหวดัระหว่างวนัท่ี 1 เมษายน พ.ศ. 2565 ถึง 31 มีนาคม พ.ศ. 2567 
โดยท่ีหากผูป่้วยไดรั้บการวินิจฉัย mitochondrial diseases หรือคิดถึงสาเหตุท่ีเกิดขึ้นภายหลงั (acquired causes) 
เช่น inflammatory myopathy, drug-induced myopathy, endocrine myopathy, metabolic myopathy, myasthenia 
gravis เป็นตน้ หรือไดรั้บการวินิจฉัยโรคจากการส่งตรวจยนีเฉพาะท่ีสามารถตรวจไดใ้นประเทศ ไดแ้ก่ MLPA 
for DMD, SMN gene, CMT1A and HNPP จะถูกคดัออก 
 การส่งตรวจยนีเฉพาะท่ีตรวจไดใ้นประเทศใหพ้ิจารณาส่งตรวจในผูป่้วยดงัต่อไปน้ี  
- ผูป่้วยท่ีมาด้วยกลา้มเน้ืออ่อนแรง ความตึงตวักลา้มเน้ือต ่า DTR ลดลงหรือไม่พบ อาจมีหรือไม่มี tongue 

fasciculation ให้พิจารณาตรวจ SMN gene เพื่อแยกโรค spinal muscular atrophy (SMA) ซ่ึงเป็นโรคท่ีเกิด
จากการเส่ือมลงของเซลลป์ระสาทไขสันหลงัพบความชุกอยูท่ี่ 1:6,000-10,000 ของทารกเกิดมีชีพ10 

- ผูป่้วยท่ีมาดว้ยกลา้มเน้ืออ่อนแรงส่วนตน้ Gower’s sign positive ร่วมกบัตรวจพบระดบัเอนไซม์ CK สูง ให้
พิจารณาส่งตรวจ MLPA for DMD เพื่อแยกโรคกลา้มเน้ือเส่ือมดูเชนน์เป็นโรคท่ีพบได ้1:1,500-3,500 ของ
ทารกเกิดมีชีพเพศชาย ซ่ึงในปัจจุบนั สปสช อนุมติัสิทธ์ิการตรวจในคนไทยใหส้ามารถส่งตรวจได้11 

- ผูป่้วยท่ีคิดถึงพยาธิสภาพท่ีเส้นประสาทส่วนปลายจะมาดว้ยกลา้มเน้ืออ่อนแรงส่วนปลาย มีปัญหาการรับ
ความรู้สึกท่ีมือและเทา้ผิดปกติ อาจตรวจพบ high arched feet, foot drop ให้พิจารณาส่งตรวจ CMT1A และ 
HNPP เพื่อแยกโรค Charcot-Marie-Tooth disease พบได ้1:2,500-9,200 ของทารกเกิดมีชีพ12  

 
 

54  ภสัราพร ว่องธวชัชยั และคณะ                              วารสารกุมารเวชศาสตร์ ปีท่ี 64 ฉบบัท่ี 3 กรกฎาคม-กนัยายน 2568 
 
 



การเกบ็ข้อมูลและการวิเคราะห์ข้อมูลทางสถิติ 
เม่ือผูป่้วยเขา้เกณฑ์การวิจยั แพทยเ์จ้าของไข้ให้ค  าปรึกษา (pre-counseling) แก่ผูป่้วยและผูป้กครอง 

ด าเนินการส่งตรวจเลือดดว้ยวิธีการตรวจรหัสพนัธุกรรมแบบชุดยีนส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาท จ านวน 
211 ยนี (supplementary) การตรวจเป็นการถอดรหัสพนัธุกรรม full-gene sequencing และวิเคราะห์การขาดหรือ
เกินของพนัธุกรรมโดยใช้ next-generation sequencing technology แต่มีขอ้จ ากดัในการตรวจ variants บางชนิด 
เช่ น  structural rearrangement (เช่ น  inversions, gene conversion events, translocations, ฯลฯ ) ห รือ variants 
embedded in sequence with complex architecture (เช่ น  short tandem repeats or segmental duplications) อาจ
ตรวจไม่พบ แพทยเ์จ้าของไข้ท าการบนัทึกข้อมูลจากเวชระเบียน ได้แก่ เพศ อายุปัจจุบนั อายุท่ีเร่ิมมีอาการ 
ประวติั และการตรวจร่างกายโดยสังเขป ประวติัครอบครัว พงศาวลี (pedigree) ระดบัเอนไซม ์CK การส่งตรวจ
เพิ่มเติม กุมารแพทย์ระบบประสาทจะได้รับผลการตรวจภานใน 3-5 สัปดาห์เพื่อให้ค  าปรึกษาแก่ผูป่้วยและ
ผูป้กครอง โดยมีแพทยผ์ูเ้ช่ียวชาญทางดา้นพนัธุศาสตร์เป็นท่ีปรึกษา ผูว้ิจยัเก็บรวบรวมขอ้มูลในคอมพิวเตอร์ 
และท าการวิเคราะห์ขอ้มูลโดยใช้สถิติเชิงพรรณนาไดแ้ก่ จ านวน ร้อยละ ค่าเฉล่ียหรือค่ากลาง ส่วนเบ่ียงเบน
มาตรฐาน ค่าต ่าสุด และค่าสูงสุด  
 
ผลการศึกษา 

จากการศึกษามีผูป่้วยท่ีสงสัยโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาททางพนัธุกรรมจ านวน 12 ราย ผูป่้วย 8 รายมี
อาการกล้ามเน้ืออ่อนแรงส่วนต้น ตรวจร่างกายพบ Gower’s sign positive, bilateral calf hypertrophy ตรวจ
ระดับเอนไซม์ CK สูงเม่ือส่งตรวจ MLPA for DMD พบผล positive 5 ราย ได้รับการวินิจฉัยว่าเป็นโรค
กลา้มเน้ือเส่ือมดูเชนน์คิดเป็นร้อยละ 62.5 โรคกลา้มเน้ือเส่ือมดูเชนน์สามารถยืนยนัการวินิจฉัยโดยการตรวจ
ทางอณูพนัธุศาสตร์ เช่น PCR หรือ MLPA ซ่ึงมีความไวร้อยละ 65 ตรวจไดเ้ฉพาะการกลายพนัธุ์แบบ deletion 
และมีโอกาสตรวจพบ duplication ได้ร้อยละ 6-8 อีกร้อยละ 20-30 เป็นการกลายพนัธุ์ชนิดอ่ืน เช่น nonsense 
mutation, missense mutation และ small insertion ถา้ส่งตรวจแบบ MLPA หรือ PCR จะไม่พบอาจไม่สามารถ
แยกโรคได้ให้พิจารณา ส่งตรวจ next generation sequencing13,14  หรือตัดช้ินกล้ามเน้ือส่งตรวจดังเช่นใน
การศึกษาน้ี และผูป่้วย 4 รายมาดว้ยอาการกลา้มเน้ืออ่อนแรง ความตึงตวักลา้มเน้ือต ่า hyporeflexia เม่ือส่งตรวจ 
SMN gene ผลพบ homozygous SMN1 deletion จ านวน 1 ราย ภายหลงัการตรวจเพิ่มเติมพบผูป่้วยจ านวน 6 ราย
ท่ีเขา้เกณฑก์ารวิจยั 
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ตารางท่ี 1 แสดงขอ้มูลพื้นฐานของผูป่้วย 
รายท่ี เพศ อายุปัจจุบัน อายุท่ี

เร่ิมมี
อาการ 

ประวัติ
กล้ามเน้ือ
อ่อนแรงใน
ครอบครัว 

อาการและอาการแสดง CK 
(U/L) 

1 ชาย 14 ปี  4 
เดือน 

4 ปี ไม่มี ขาอ่อนแรง 2 ขา้ง เดินแลว้ลม้บ่อย เดินเขยง่ 
Gower’s sign positive, bilateral calf 
hypertrophy  

19,900 

2 หญิง 2 ปี 3 เดือน 6 เดือน ไม่มี พฒันาการกลา้มเน้ือล่าชา้  
กลา้มเน้ืออ่อนแรง ความตึงตวักลา้มเน้ือต ่า DTR 
ลดลง 

77 

3 ชาย 1 ปี 9 เดือน แรกเกิด ไม่มี แรกเกิดตวัอ่อนปวกเปียก มีปัญหาการดูดกลืน 
กล้ามเน้ืออ่อนแรง ความตึงตัวกล้ามเน้ือต ่ า 
facial diplegia 

127 

4 หญิง 10 เดือน แรกเกิด ไม่มี แรกเกิดตวัอ่อนปวกเปียก มีปัญหาการดูดกลืน 
ความตึงตวักลา้มเน้ือต ่า myopathic facies 

54.2 

5 ชาย 7 ปี 4 เดือน 5 ปี ไม่มี เดินแลว้ลม้บ่อย เดินเขยง่  
Gower’s sign positive, bilateral calf 
hypertrophy 

11,147 

6 ชาย 8 ปี 7 เดือน 4 ปี มี เดินแลว้ลม้บ่อย เดินเขยง่ 
Gower’s sign positive, bilateral calf 
hypertrophy 

24,108 

 
ผูป่้วยเป็นเพศชาย 4 ราย (ร้อยละ67) อายนุอ้ยท่ีสุด 10 เดือน อายุมากท่ีสุด 14 ปี 4 เดือน อายุเฉล่ีย 4 ปี 9 

เดือน (ค่ากลาง) อายุท่ีเร่ิมมีอาการอายุน้อยท่ีสุดคือแรกเกิด อายุมากท่ีสุดคือ 5 ปี อายุท่ีเร่ิมมีอาการเฉล่ีย 2 ปี 3 
เดือน ± 27 เดือน (ค่าเฉล่ีย ± ส่วนเบ่ียงเบนมาตรฐาน) ผูป่้วยรายท่ี 6 มีประวติักลา้มเน้ืออ่อนแรงในครอบครัว คือ 
ลูกชายของน้องชายของคุณยายเสียชีวิตขณะอายุ 18 ปี ผูป่้วย 3 รายมีประวติัเดินแลว้ลม้บ่อย เดินเขย่ง ตรวจ
ร่างกายพบ Gower’s sign positive, bilateral calf hypertrophy และตรวจพบค่าเอนไซม์ CK สูงท าการตรวจ 
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MLPA for DMD ผล no deletion ผูป่้วย 3 รายมาดว้ยอาการกลา้มเน้ืออ่อนแรง ความตึงตวักลา้มเน้ือต ่า ไดรั้บการ
ตรวจ SMN gene ผลปกติทุกราย และผูป่้วยทุกรายไม่ไดท้ าการตดัช้ินกลา้มเน้ือ 
 
ตารางท่ี 2 แสดงผลการตรวจรหสัพนัธุกรรมแบบชุดยนี 
รายท่ี Gene/ 

Transcript 
Variant Zygosity Variant 

classification 
Diagnosis  

1 DMD 
NM_00400
6.2 

c.6578del 
(p.Gln2193Argfs*14) 

hemizygous  pathogenic  X-linked Duchenne 
and Becker muscular 
dystrophy 

2 CCDC78 
NM_00103
1737.2 

c.1039C>T 
(p.His347Tyr) 

heterozygous 
 

uncertain 
significance 

variant of uncertain 
significance 
identified 

RYR1 
NM_00054
0.2 

Deletion (Exons 51-53) heterozygous 
 

uncertain 
significance 

variant of uncertain 
significance 
identified 

STIM1 
NM_00315
6.3 

c.1808C>T 
(p.Ala603Val) 

heterozygous 
 

uncertain 
significance 

variant of uncertain 
significance 
identified 

3 RYR1 
NM_00054
0.2 

c.11135A>G 
(p.Glu3712Gly), 
c.12242C>T 
(p.Thr4081Met), 
c.13244_13264del 
(p.Ala4415_Asp4421del) 

heterozygous 
 

uncertain 
significance 

variant of uncertain 
significance 
identified 

SYNE1 
NM_03307
1.3 

c.6670G>A 
(p.Val2224Ile), 
c.8008C>T 
(p.Arg2670Trp) 
 

heterozygous 
 

uncertain 
significance 

variant of uncertain 
significance 
identified 
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รายท่ี Gene/ 
Transcript 

Variant Zygosity Variant 
classification 

Diagnosis  

4 ACTA1 
NM_00110
0.3 

c.627G>T (p.Glu209Asp) heterozygous 
 

uncertain 
significance 

variant of uncertain 
significance 
identified 

CACNA1S 
NM_00006
9.2 

c.1021C>G 
(p.Arg341Gly) 

heterozygous 
 

uncertain 
significance 

variant of uncertain 
significance 
identified 

PLEC 
NM_00044
5.4;NM_20
1378.3 

c.1705G>A 
(p.Ala569Thr) 

heterozygous 
 

uncertain 
significance 

variant of uncertain 
significance 
identified 

5 GAA 
NM_00015
2.3 

c.1123C>T 
(p.Arg375Cys) 

heterozygous  pathogenic  carrier of autosomal 
recessive Pompe 
disease 

6 DMD 
NM_00400
6.2 

c.5769del 
(p.Glu1924Argfs*3) 

hemizygous  pathogenic  X-linked Duchenne 
and Becker muscular 
dystrophy and dilated 
cardiomyopathy 

 
จากการศึกษาพบว่ามีผูป่้วยเด็กท่ีตรวจพบ pathogenic variant จ านวน 2 ราย มีความผิดปกติของยีน 

DMD ได้รับการวินิจฉัยว่าเป็นโรคกล้ามเน้ือเส่ือมดูเชนน์ ผู ้ป่วย 1 รายพบความผิดปกติของยีน GAA ผล 
zygosity เป็น heterozygous จึงคิดถึงว่าเป็นพาหะของ autosomal recessive Pompe disease และผูป่้วยเด็ก 3 ราย
พบผลการตรวจเป็น variant of uncertain significance identified รายละเอียดของยีนแสดงในตารางท่ี 2 จากผล
การตรวจขา้งตน้พบว่าอตัราการวินิจฉัยโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดในผูป่้วยเด็กดว้ยวิธีการตรวจรหัส
พนัธุกรรมแบบชุดยนีส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทในการศึกษาน้ีเท่ากบัร้อยละ 33  
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อภิปรายผลการศึกษา 
จากการศึกษาน้ีพบผูป่้วยเด็กท่ีไดรั้บการวินิจฉัยโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดโดยกุมารแพทย์

ระบบประสาทในโรงพยาบาลต่างจงัหวดัจ านวน 12 ราย หลงัการส่งตรวจยนีเฉพาะท่ีตรวจไดใ้นประเทศไดแ้ก่ 
MLPA for DMD และ SMN gene พบผูป่้วยไดรั้บการวินิจฉัยโรคกลา้มเน้ือเส่ือมดูเชนน์จ านวน 5 ราย และไดรั้บ
การวินิจฉัย SMA type 3 จ านวน 1 ราย มีผูป่้วยท่ีเขา้เกณฑ์การวิจยัจ านวน 6 ราย ผูป่้วย 2 ใน 6 รายได้รับการ
วินิจฉัยโรค ดังนั้นอตัราการวินิจฉัยโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดในผูป่้วยเด็กด้วยวิธีการตรวจรหัส
พันธุกรรมแบบชุดยีนส าหรับโรคกล้ามเน้ือร่วมประสาทเท่ากับร้อยละ 33 ซ่ึงใกล้เคียงกับการศึกษาใน
ต่างประเทศ แต่การศึกษาในต่างประเทศส่วนใหญ่จะท าการศึกษาในโรคของกลา้มเน้ือ เช่น ในการศึกษาของ 
Punetha J ในปี พ.ศ.2559 ท าการศึกษาประสิทธิภาพของ next-generation sequencing technologies โดยใช้ชุด
ตรวจยีนส าหรับโรคกล้ามเน้ือจ านวน 45 ยีน ในผูป่้วยโรคกล้ามเน้ือท่ีไม่สามารถวินิจฉัยได้พบ pathogenic 
mutations 33 รายจาก 94 ราย คิดเป็นร้อยละ 3515 Park HJ ท าการศึกษาในคนไข้เกาหลีท่ีคิดถึง inherited 
muscular disorders จ านวน 209 รายโดยใช้การตรวจรหัสพนัธุกรรมแบบชุดยีน 69 ยีนพบอตัราการวินิจฉัยร้อย
ละ 3616 ในปี พ.ศ.2564 Ivana Babic Bozovic ท าการศึกษาแบบยอ้นหลงัในผูป่้วยโรคกลา้มเน้ือจ านวน 86 ราย มี
ผูป่้วยเด็กจ านวน 22 ราย ส่วนใหญ่ร้อยละ 47 เป็นกลุ่มโรคกลา้มเน้ือท่ีไม่เฉพาะเจาะจง (unspecified myopathy) 
ท าการส่งตรวจ exome sequencing พบว่าอตัราการวินิจฉัยเท่ากบัร้อยละ 52 ซ่ึงพบอตัราการวินิจฉัยในเด็กสูงถึง
ร้อยละ 642 ในปีเดียวกนั Grenho-Rodrigues S ท าการศึกษาอตัราการวินิจฉัยโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทในเด็ก
อายนุอ้ยกวา่ 18 ปีจ านวน 106 รายดว้ยการตรวจช้ินกลา้มเน้ือพบอตัราการวินิจฉยัเท่ากบัร้อยละ 22.617 จะเห็นได้
วา่การตรวจช้ินกลา้มเน้ือพบอตัราการวินิจฉัยโรคไม่ไดม้ากไปกว่าการตรวจทางพนัธุกรรม และเป็นหัตถการท่ี
รุกล ้า แต่อาจมีความจ าเป็นในผูป่้วยบางรายท่ีส่งการตรวจทางพนัธุกรรมแลว้ไม่พบความผิดปกติ การตรวจน้ี
สามารถแยกไดว้่าอาการของผูป่้วยเกิดจากความผิดปกติของกลา้มเน้ือหรือเส้นประสาท และมีพยาธิสภาพเป็น
อยา่งไร 

ในการศึกษาน้ีเม่ือแบ่งผูป่้วยตามอาการทางคลินิกท่ีมาพบว่ามีผูป่้วย 3 รายท่ีมีอาการเดินแลว้ลม้บ่อย 
เดินเขยง่ ตรวจร่างกายพบ Gower’s sign positive, bilateral calf hypertrophy และตรวจพบค่าเอนไซม ์CK สูงท า
การตรวจ MLPA for DMD ผล no deletion แพทยส่์งตรวจรหัสพนัธุกรรมแบบชุดยีนส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วม
ประสาทพบว่ามีความผิดปกติของยีน DMD 2 ราย ผูป่้วยทั้ง 2 รายเร่ิมมีอาการกลา้มเน้ืออ่อนแรงตอนอายุ 4 ปี 
ร่วมกบัอาการ และอาการแสดงท่ีตรวจพบจึงวินิจฉัยว่าเป็นโรคกลา้มเน้ือเส่ือมดูเชนน์ หลงัการวินิจฉัยผูป่้วย
ไดรั้บการรักษาเป็นยาสเตียรอยดเ์พื่อชะลอความเส่ือมของกลา้มเน้ือ และใหค้  าปรึกษาแก่มารดาเพื่อตรวจหาวา่มี
ผูใ้ดเป็นพาหะหรือไม่ หากมารดาเป็นพาหะและตอ้งการมีบุตรคนถดัไป ถา้เป็นเพศชายมีโอกาสเป็นโรคไดร้้อย
ละ 50 ถา้เป็นเพศหญิงมีโอกาสเป็นพาหะไดร้้อยละ 50 แต่ใน 2 ครอบครัวไม่ตอ้งการมีบุตรเพิ่ม ไม่มีพี่น้องจึง
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ไม่ไดท้ าการตรวจเพิ่มเติม ผูป่้วยอีก 1 รายในกลุ่มน้ี (รายท่ี 5) ตรวจพบความผิดปกติของยีน GAA มี zygosity 
เป็นแบบ heterozygous รายงานผลคิดถึงพาหะของ autosomal recessive Pompe disease เน่ืองจากการตรวจพบ
ยนีท่ีผิดปกติอาจเป็นยนีท่ีก่อโรคหรือไม่ก็ได ้จึงท าการส่งตรวจ GAA enzyme assay เพื่อยืนยนัการวินิจฉัยพบว่า
ผลการตรวจปกติ ดงันั้นผูป่้วยรายท่ี 5 จึงไม่สามารถวินิจฉัยโรคได ้เน่ืองจากโรงพยาบาลมีขอ้จ ากดัในการตรวจ
เพิ่มเติม และผูป่้วยมีความยากล าบากในการเดินทางไปโรงพยาบาลตติยภูมิ แพทยเ์จา้ของไขจึ้งนดัติดตามอาการ
และใหก้ารรักษาตามอาการ 

ผูป่้วยรายท่ี 2, 3 และ 4 มาดว้ยอาการกลา้มเน้ืออ่อนแรง ความตึงตวักลา้มเน้ือต ่า ไดรั้บการตรวจ SMN 
gene ผลปกติ ผลการตรวจรหัสพนัธุกรรมแบบชุดยีนส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทพบ variant of uncertain 
significance identified หมายถึงยีนท่ีพบไม่สามารถบอกไดแ้น่ชดัว่าก่อให้เกิดโรคหรือไม่ ขอ้มูลในปัจจุบนัอาจ
ยงัไม่เพียงพอ หรือการท่ีไม่พบ pathogenic variant อาจเกิดจากยีนท่ีผิดปกติไม่มีอยู่ในการตรวจรหัสพนัธุกรรม
แบบชุดยีนของการศึกษาน้ี เป็นยีนท่ียงัไม่มีการคน้พบ หรือผูป่้วยอาจเป็นโรคท่ีมีอาการคลา้ยกบัโรคกลา้มเน้ือ
ร่วมประสาทท าให้การวินิจฉัยผิดพลาดได ้แนวทางการวินิจฉัยควรส่งตรวจเพิ่มเติมเช่น การบนัทึกคล่ืนไฟฟ้า
กลา้มเน้ือ การตดัช้ินกลา้มเน้ือ whole exome sequencing (WES) แต่เน่ืองจากโรงพยาบาลต่างจงัหวดัมีขอ้จ ากดั
ในการส่งตรวจ และผูป่้วยมีปัญหาในการเดินทางไม่สามารถเดินทางไปยงัโรงพยาบาลตติยภูมิได ้ท าใหไ้ม่ไดรั้บ
การตรวจเพิ่มเติม แพทยเ์จา้ของไขจึ้งนดัติดตามและกระตุน้พฒันาการเป็นระยะ 

ในการศึกษาน้ีไม่พบผูป่้วยท่ีมาดว้ยอาการกลา้มเน้ืออ่อนแรงส่วนปลาย มีปัญหาการรับความรู้สึกท่ีมือ
และเทา้ผิดปกติ อาจตรวจพบ high arched feet, foot drop จึงไม่มีผูป่้วยท่ีรับการตรวจ CMT1A และ HNPP เพื่อ
แยกโรค Charcot-Marie-Tooth disease  

การตรวจรหัสพันธุกรรมแบบชุดยีนจึงอาจเป็นอีกหน่ึงทางเลือกในการวินิจฉัยโรคกล้ามเน้ือร่วม
ประสาทแต่ก าเนิด โดยท่ีลดการท าหตัถการท่ีรุกล ้า เช่น การตดัช้ินกลา้มเน้ือ และช่วยเพิ่มโอกาสใหก้บัผูป่้วยเด็ก
ท่ีอยู่ในต่างจงัหวดัให้ได้รับการวินิจฉัยท่ีถูกตอ้ง จะเห็นได้จากผูป่้วยทั้ง 2 รายท่ีได้รับการวินิจฉัยว่าเป็นโรค
กลา้มเน้ือเส่ือมดูเชนน์ ผูป่้วยรายท่ี 1 เร่ิมมีอาการตั้งแต่อายุ 4 ปี ไดรั้บการวินิจฉัยว่าเป็นโรคกลา้มเน้ือเส่ือมดู
เชนน์เม่ืออายุ 14 ปี 4 เดือน ใชเ้วลา 10 ปี 4 เดือน ผูป่้วยรายท่ี 6 มีอาการเม่ืออายุ 4 ปีไดรั้บการวินิจฉัยอายุ 8 ปี 7 
เดือน ใช้เวลา 4 ปี 7 เดือนจึงจะได้รับการวินิจฉัยว่าเป็นโรคกลา้มเน้ือเส่ือมดูเชนน์หลงัจากไดรั้บการวินิจฉัย
ผูป่้วยทั้ง 2 รายได้รับการรักษาด้วยยาสเตียรอยด์และติดตามกบักุมารแพทยร์ะบบประสาทท่ีโรงพยาบาลใน
ต่างจงัหวดัต่อไป ซ่ึงหากผูป่้วยไดรั้บการวินิจฉัยตั้งแต่แรกเร่ิมก็จะไดรั้บยาสเตียรอยด์เพื่อชะลอความเส่ือมของ
กลา้มเน้ือและยดืระยะเวลาท่ีจะมีคุณภาพชีวิตท่ีดีขึ้นได้18-21  

 
 

60  ภสัราพร ว่องธวชัชยั และคณะ                              วารสารกุมารเวชศาสตร์ ปีท่ี 64 ฉบบัท่ี 3 กรกฎาคม-กนัยายน 2568 
 
 



ข้อจํากดัของการศึกษาวิจัย 
การศึกษาน้ีมีผูป่้วยท่ีเขา้ร่วมในงานวิจยัจ านวนนอ้ย ขาดความหลากหลายของขอ้มูล เน่ืองจากระยะเวลา

ในการศึกษาวิจยัสั้ น ประกอบกบัเป็นกลุ่มโรคหายากท าให้ปริมาณผูป่้วยท่ีพบในแต่ละโรงพยาบาลมีไม่มาก 
ขาดเงินทุนวิจยั มีความจ ากดัในการส่งตรวจพิเศษเพิ่มเติมท าให้ไม่สามารถจดักลุ่มผูป่้วยได้จ าเพาะอาจท าให้
วินิจฉัยผิดพลาดได้ ชุดตรวจรหัสพนัธุกรรมแบบชุดยีนในการศึกษาน้ีมีขอ้จ ากัดในการตรวจผูป่้วยในกลุ่ม 
inherited nerve disease เน่ืองจากชุดยนีขาดความครอบคลุมของโรคในกลุ่มน้ี  
 
บทสรุป 
 การตรวจรหัสพนัธุกรรมแบบชุดยีนส าหรับโรคกลา้มเน้ือร่วมประสาทมีประโยชน์ในการวินิจฉัยโรค
กลา้มเน้ือร่วมประสาทแต่ก าเนิดของผูป่้วยเด็กในโรงพยาบาลต่างจงัหวดั โดยสามารถทราบผลตรวจไดอ้ย่าง
รวดเร็ว ลดความจ าเป็นในการท าหัตถการท่ีรุกล ้า และช่วยเพิ่มโอกาสให้ผูป่้วยในพื้นท่ีห่างไกลซ่ึงไม่สามารถ
เขา้ถึงการตรวจวินิจฉัยในโรงพยาบาลตติยภูมิให้ได้รับการวินิจฉัยท่ีแน่นอน และการรักษาท่ีเหมาะสม เพื่อ
คุณภาพชีวิตท่ีดีขึ้น 
 
ข้อเสนอแนะ 
 อาจพิจารณาขยายขอบเขตการวิจยั ประชาสัมพนัธ์และหาแหล่งเงินทุนสนบัสนุน 
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