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บทคัดย่อ 

ภาวะขาดเอนไซม ์Carnitine Palmitoyl transferase II เป็นโรคกลา้มเนือ้จาก

ความผิดปกติของเมแทบอลิซึม (metabolic myopathy) ที่พบไดน้อ้ย แต่มีความส าคัญ

ทางคลินิก เนื่องจากเป็นสาเหตุของกล้ามเนื ้ออ่อนแรงและภาวะกล้ามเนื ้อสลาย

เฉียบพลนั โดยเฉพาะในภาวะที่ร่างกายตอ้งการพลงังานสงู  กลไกการเกิดโรคคือความ

บกพร่องในการล าเลียงกรดไขมันสายยาว ร่างกายจึงไม่สามารถใชพ้ลงังานจากกรด

ไขมันได ้บทความนีน้  าเสนอชีวกลไกของพลงังานในกลา้มเนือ้ พยาธิก าเนิด ลกัษณะ

ทางคลินิก รูปแบบการแสดงของโรค การวินิจฉยัแยกโรคจากกลา้มเนือ้อกัเสบจากภาวะ

แพภู้มิตนเองและกลุ่มโรคกลา้มเนือ้จากความผิดปกติจากสาเหตุอ่ืน ๆ ไปจนถึงแนว

ทางการรกัษาในปัจจุบนั รวมถึงแนวทางการรกัษาในอนาคต เช่น gene therapy และ 

pharmacological chaperones  

เนื่องจากอาการของโรคมีลกัษณะคลา้ยโรคกลา้มเนือ้อักเสบจากภาวะแพภู้มิ

ตนเอง ซึ่งพบไดใ้นเวชปฏิบติัของแพทยโ์รคขอ้และรูมาติสซั่ม การรูแ้ละเขา้ใจภาวะนีจ้ะ

ช่วยเพิ่มศกัยภาพในการวินิจฉัยแยกโรค ลดภาวะแทรกซอ้นจากการวินิจฉัยล่าชา้ และ

สามารถวางแผนการรักษาเฉพาะบุคคลได้แม่นย ามากขึน้ จึงเหมาะส าหรับแพทย์

ผูเ้ชี่ยวชาญดา้นโรคขอ้และรูมาติสซั่มที่ตอ้งการเพิ่มความชัดเจนในแนวทางการดูแล

ผูป่้วยกลา้มเนือ้อ่อนแรงและภาวะกลา้มเนือ้สลาย 
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ค ำส ำคัญ: กลา้มเนือ้จากความผิดปกติของเมแทบอลิซึม, ภาวะขาดเอนไซม ์Carnitine 

Palmitoyl transferase II, Carnitine Palmitoyl transferase II deficiency, Metabolic 

myopathy 

บทน ำ 

 โรคกลา้มเนือ้จากความผิดปกติของเมแทบอลิซึม (metabolic myopathy) เป็น

กลุ่มโรคทางพนัธุกรรมที่พบไดน้อ้ย เกิดจากความผิดปกติในกระบวนการสรา้งพลงังาน

ของกลา้มเนือ้ โดยทั่วไปกลา้มเนือ้อาศยัการเผาผลาญคารโ์บไฮเดรต ไขมนัและโปรตีน

เป็นพลงังานหลกั (รูปที่1) แต่ในภาวะที่ร่างกายตอ้งการพลงังานสงู เช่น การออกก าลงั

กาย หรือออกแรงในเวลาระยะยาว การอดอาหาร หรือความเจ็บป่วย การเผาผลาญ

ไขมันจะมีบทบาทส าคัญมากขึ ้น โดยอาศัยเอนไซม์ที่ชื่อว่า Carnitine Palmitoyl 

transferase (CPT)1 ล าเลียงกรดไขมันสายยาวเข้าสู่ ไมโทคอนเดรีย ก่อนเข้าสู่

กระบวนการ β-oxidation เพื่อสรา้ง adenosine triphosphate (ATP) พลังงานส าคัญ

ในกลา้มเนือ้โครงรา่ง ดงันัน้หากเกิดภาวะขาดเอนไซม ์Carnitine Palmitoyl transferase 

(CPT deficiency) กลา้มเนือ้จะไม่สามารถใชพ้ลังงานจากการสลายไขมันได้อย่างมี

ประสิทธิภาพ 

ภาวะขาดเอนไซม ์Carnitine Palmitoyl transferase II (CPT II) เป็นโรคที่พบได้

บ่อยที่สดุในกลุม่ของโรคที่เกิดจากความผิดปกติในการเผาผลาญไขมนั ท าใหเ้กิดอาการ

อ่อนแรง เกิดภาวะกลา้มเนือ้สลาย อวยัวะภายในท างานผิดปกติ ไตวาย และอาจรุนแรง

ถึงขัน้เสียชีวิตได ้การสง่ตรวจพนัธุกรรมจะมีส่วนช่วยอย่างมากในการวินิจฉัย การรกัษา

ในปัจจุบนั ยงัไม่มีการรกัษาจ าเพาะเจาะจงเนื่องจากเป็นความผิดปกติระดับยีน ดงันัน้

การรกัษาจึงเป็นค าแนะน าทางโภชนาการ เนน้จ ากดัไขมนัและเพิ่มคารโ์บไฮเดรต รวมถึง

หลีกเลี่ยงสิ่งกระตุน้โรค และการใหค้ าแนะน าทางพันธุศาสตร ์เนื่องจากภาวะนีพ้บได้
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น้อยและมีอาการแสดงคลา้ยกับโรคกล้ามเนือ้ชนิดอ่ืน แพทยท์ั่วไปจึงอาจไม่คุ้นเคย 

ดงันัน้อาการแสดงที่ช่วยแยกวินิจฉัยจากโรคกลา้มเนือ้ชนิดอ่ืน ๆ และการรูจ้กัภาวะขาด

เอนไซม์ CPT II จะท าให้ผู ้ป่วยได้รับการวินิจฉัยที่ เ ร็วขึ ้นและรีบรักษาเพื่ อลด

ภาวะแทรกซอ้นที่จะตามมา 

 
รูปที่1 การสรา้งพลังงานของกล้ามเนือ้ โดยใชแ้หล่งพลังงานจากกลูโคส ไขมันและ

โปรตีน  1.กลูโคสจากการสลายของไกลโคเจนหรือจากกลูโคนีโอเจเนซิส ผ่าน

กระบวนการไกลโคไลซิส สรา้ง pyruvate และพลงังาน (ATP) 2. ไขมันจะถูกย่อยเป็น

กรดไขมันเขา้สู่เซลลแ์ละเขา้ไมโทคอนเดรียผ่านกระบวนการ β-oxidation และสรา้ง 

acetyl-CoA เข้าสู่ TCA cycle เพื่อสร้างพลังงาน 3.  กรดอะมิโนเข้าสู่กระบวนการ 

deamination เปลี่ยนสารใหเ้ป็น pyruvate หรือ acetyl-CoA เขา้สู ่TCA cycle เพื่อสรา้ง

พลงังาน (ดัดแปลงจาก Vockley J. Defects in metabolism of lipids Elsevier; 2024. 

p. 859–867) 

https://he04.tci-thaijo.org/index.php/tjr


 

 

 

 

Pawikorn Nampisai et al. Thai Journal of Rheumatology 2025;3(2): 59 

https://he04.tci-thaijo.org/index.php/tjr   

 

ระบำดวิทยำ 

ภาวะขาดเอนไซม ์CPT II เป็นโรคพันธุกรรมชนิดถ่ายทอดแบบยีนดอ้ยออโต

โซมที่พบนอ้ย ทั่วโลกรายงานผูป่้วยสะสมประมาณ 300 ราย2 รูปแบบที่พบมากที่สดุคือ 

myopathic form และมีการกลายพนัธุคื์อ c.338C >T (p.Ser113Leu) มากกว่ารอ้ยละ 

60 โดยอาการทางคลินิกแบ่งเป็น 3 รูปแบบ ไดแ้ก่ รูปแบบที่รุนแรงในทารกแรกเกิด 

(lethal neonatal form) พบร้อยละ 6 มักมีอาการรุนแรงและเสียชีวิตตั้งแต่แรกเกิด , 

รูปแบบรุนแรงในวัยทารก (severe infantile form) พบรอ้ยละ 8 และรูปแบบที่มีความ

รุนแรงนอ้ยต่อกลา้มเนือ้ในผูใ้หญ่ (adult myopathic form)  ซึ่งพบมากที่สุดรอ้ยละ 86 

(ตารางที่ 1) 

ภำวะขำดเอนไซม ์CPT II 

 ภาวะขาดเอนไซม์ CPT II เกิดจากการกลายพันธุ์ในยีน CPT II ซึ่งเป็นความ

ผิดปกติของการเผาผลาญกรดไขมันสายยาว (ตารางที่ 1.), CPT II1 มีหนา้ที่ส  าคัญใน

การตดั carnitine และเติมหมู่ Acyl-CoA ใหก้รดไขมนัสายยาว เพื่อสง่เขา้สู ่β-oxidation 

หากเอนไซมน์ีบ้กพรอ่ง กระบวนการเผาผลาญกรดไขมนัสายยาวจะถกูขดัขวาง สง่ผลให้

ไม่สามารถสรา้งพลังงานใหก้ล้ามเนือ้ได ้ผูป่้วยมักไม่แสดงอาการจนกว่าจะมีปัจจัย

กระตุน้เช่น การอดอาหารเป็นเวลานาน ภาวะออกแรงต่อเนื่องเป็นระยะเวลานาน การ

ติดเชือ้ ความเครียดทางกายภาพเช่น ไข ้อากาศหนาว หรือการใชย้าบางชนิด  

 ภาวะดังกล่าวกลา้มเนือ้จะใชพ้ลงังานจากไขมันมากขึน้  แต่เมื่อไม่มีเอนไซม ์

กรดไขมันสายยาวไม่สามารถเข้าสู่ไมโทคอนเดรีย ร่างกายจะหันไปใช้พลังงานจาก

กลโูคสแทนท าใหเ้กิดภาวะน า้ตาลต ่า และจะกระตุน้การสรา้งคีโตนแต่ไม่สามารถสรา้ง

ได ้จึงมีภาวะน า้ตาลต ่าและคีโตนในเลือดต ่าร่วมกนั ตามมาดว้ยกลา้มเนือ้ขาดพลงังาน

และเขา้สู่ภาวะบาดเจ็บ สลายตวั และปล่อย creatine kinase, myoglobin เขา้สู่กระแส
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เลือด สว่นกรดไขมนัสายยาวและ acylcarnitine ในไซโตซอล จะสะสมในเซลลก์ลา้มเนือ้ 

กลา้มเนือ้หวัใจ และตบัเกิดความเสียหายของเซลลต์ามมา เมื่อตรวจสารชีวเคมีในเลือด

จะพบ กรดไขมนัสายยาวเพิ่มขึน้ เช่น C16, C18:1 ระดบัคีโตนลดลงในภาวะอดอาหาร 

ระดบัคารน์ิทีนอาจจะปกติหรือลดลงก็ไดข้ึน้กบัชนิดของโรคกลา้มเนือ้จากความผิดปกติ

ของเมแทบอลิซมึและพบค่า creatine kinase สงูขึน้ในภาวะกลา้มเนือ้สลาย  

ตำรำงที ่1 สรุปพยาธิก าเนิดของภาวะขาดเอนไซม ์CPT II 

 

 

 

 

 

ปัจจัย บทบำทในภำวะขำดเอนไซม ์CPT II 

พนัธุกรรม (Genetic risk) เกิดจากการกลายพันธุ์ในยีน  CPT II  เช่น  p.Ser113Leu, 

p.Arg151Trp ท าให้เอนไซมท์ างานผิดปกติ โรคถ่ายทอดแบบ 

autosomal recessive ต้องมีการกลายพันธุ์ 2 ต าแหน่งถึงจะ

แสดงอาการ 

Epigenetic modifications การเปล่ียนแปลงการแสดงออกของยีนโดยไม่เปล่ียนล าดบั DNA 

เช่น การเมทิลเลชั่น 

ของDNA (DNA methylation) หรือการเปล่ียนแปลงฮิสโตน 

(histone modification) อาจส่งผลต่อระดบัการสรา้งเอนไซม ์แม้

จะมียีนเดียวกนั แต่อาการต่างกนัได ้

ส่ิงแวดล้อม (Environmental 

factor) 

ส่ิงกระตุน้จากภายนอก เช่น การออกแรงมาก อดอาหาร ติดเชือ้ 

มีไข้ อากาศหนาว หรือการใช้ยาบางชนิด (statin, valproate) 

สามารถท าใหอ้าการกลา้มเนือ้สลายก าเรบิ 
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ลักษณะทำงคลินิกและอำกำรแสดงของภำวะขำดเอนไซม ์CPT II 

มีการแสดงออกทางคลินิก 3 รูปแบบ3 (ตารางที่ 2) 

1. รูปแบบที่รุนแรงในทำรกแรกเกิด ( lethal neonatal form) มีอาการตั้งแต่เริ่ม

คลอด ทารกจะมีภาวะน า้ตาลต ่า ตับโต หัวใจลม้เหลว มักเสียชีวิตตั้งแต่ในระยะ

ทารก 

2. รูปแบบรุนแรงในวัยทำรกที่ส่งผลต่อกำรท ำงำนของตับ หัวใจและกล้ำมเนื้อ 

(severe infantile hepatocardiomuscular form) จะเริ่มแสดงอาการภายใน 1 ปีแรก 

อาการที่พบเช่น ภาวะน า้ตาลต ่า กลา้มเนือ้หวัใจอกัเสบ ตบัวาย เป็นตน้ 

3. รูปแบบทีม่ีควำมรุนแรงน้อยต่อกล้ำมเนือ้ (mild myopathic form with onset in 

childhood or adulthood) ในรูปแบบความรุนแรงนอ้ยต่อกลา้มเนือ้ จะแสดงอาการ

วัยเด็กหรือผูใ้หญ่ มีอาการเด่น ไดแ้ก่ ปวดกลา้มเนือ้, กลา้มเนือ้อ่อนแรงชั่วคราว, 

ภาวะ กลา้มเนือ้สลายร่วมกับระดับ creatine kinase ที่สูงมาก (50,000–200,000 

UI/L) และ myoglobinuria มีปัสสาวะสีเขม้จะมีอาการเมื่อมีภาวะกระตุน้เช่น การ

ออกก าลังกาย อดอาหารหรือมีไข้ อาการจะดีขึน้เองเมื่อได้รับการพักผ่อนหรือ

รบัประทานอาหารที่เหมาะสม มีประวัติอาการเป็น ๆ หาย ๆ  ช่วงที่ไม่มีอาการหาก

ตรวจทางหอ้งปฏิบติัการจะพบระดับ creatine kinase และคลื่นไฟฟ้ากลา้มเนือ้จะ

ปกติ  

ภาวะขาดเอนไซม์ CPT II เ ป็นภาวะกล้ามเนื ้อตายที่ เกิดขึ ้นเ ป็นช่วง ๆ 

(intermittent induced muscular necrosis) เกิดฉบัพลนั มกัสมัพนัธก์บัภาวะอดอาหาร 

ออกก าลังกายต่อเนื่องระยะยาว ค่า creatine kinase สูงมากในช่วงมีอาการ และพบ 

acylcarnitine ผิดปกติ เช่น C16, C18:1  
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ตำรำงที่ 2. สรุปอาการแสดงของทางคลินิก 3 รูปแบบของภาวะขาดเอนไซม ์Carnitine 

palmitoyl transferase II (ใชต้ารางจาก Urtizberea JA และคณะ จากวารสาร Genes. 

2023) 

 Lethal neonatal 

lethal 

Severe infantile form Myopathic form in 

adulthood 

onset Neonatal Infancy early childhood Early/late childhood 

clinical Hypoglycemic 

hyperammonemia 

Fasting induced hepatic 

failure, cardiomyopathy, 

skeletal myopathy, 

hypoketotic 

hypoglycemia 

Episodic 

rhabdomyolysis, 

muscle pain, 

myoglobinuria, renal 

failure 

Disease 

associated 

Dysplastic kidney 

Cerebral 

malformation 

- - 

Precipitated - - Prolonged exercise or 

fasting 

 

พยำธิก ำเนิด 

การเคลื่อนที่หรือการออกแรงท ากิจวัตรประจ าวันต่าง ๆ ขึน้อยู่กับการใช้

พลงังานของกลา้มเนือ้ ซึ่งปัจจยัที่มีผลต่อการสรา้งพลงังาน เช่น  

• ระดบัฮอรโ์มน เช่น อินซูลิน, กลคูากอน, อิพิเนฟรนิ 

• ระดับของ malonyl-CoA สารนีจ้ะยับยั้งการท างานของเอนไซม ์CPT I ท าให้

การล าเลียงกรดไขมนัสายยาวลดลงในช่วงที่รา่งกายมีพลงังานเพียงพอ 
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• ภาวะโภชนาการ ช่วงอดอาหารจะใชก้รดไขมันเพิ่มขึน้  ช่วงทานอาหารจะใช้

กลโูคสเพิ่มขึน้มากกว่าไขมนั 

• ความเขม้ขน้ของกิจกรรมทางกาย4 (รูปที่ 2) 

1. ระบบพลงังานระยะสัน้ 

ในช่วง 15 วินาทีแรกของการออกแรง กลา้มเนือ้จะใชพ้ลงังานจาก ATP ที่เก็บ

อยู่ภายในเซลลโ์ดยตรง ตามดว้ยการน าครีเอทีนฟอสเฟตมาใชใ้นการสรา้ง ATP ใหม่

อย่างรวดเร็ว เป็นกลไกที่ใหพ้ลงังานไดท้ันที แต่ใชไ้ดใ้นช่วงเวลาสัน้ๆ เพราะครีเอทีน

ฟอสเฟตจะหมดไป หากยงัคงออกก าลงักายต่อเนื่อง กลา้มเนือ้จะใชพ้ลงังานระยะกลาง

และยาว ถดัไป 

2. ระบบพลงังานระยะกลาง 

เมื่อพลังงานจาก ATP และครีเอทีนฟอสเฟตหมดลง กล้ามเนือ้จะหันไปใช้

กลโูคสจากกระแสเลือดหรือไกลโคเจนที่สะสมไวภ้ายในกลา้มเนือ้ ผ่านกระบวนการไกล

โคไลซิส (glycolysis) ซึ่งสามารถใหพ้ลงังานไดท้ัง้สภาพที่มีและไม่มีออกซิเจน อย่างไรก็

ตามหากเกิดไกลโคไลซิสในภาวะไม่มีออกซิเจน จะท าใหเ้กิดการสะสมของกรดแลคติก 

เกิดอาการเมื่อยลา้และปวดกลา้มเนือ้ได ้

3. ระบบพลงังานระยะยาว 

ในกิจกรรมที่ใชพ้ลงังานต่อเนื่องเป็นเวลานานหรือภาวะอดอาหาร กลา้มเนือ้จะ

เปลี่ยนมาใชก้รดไขมันเป็นพลงังานหลกั โดยเฉพาะไขมันสายยาวที่จะตอ้งถูกล าเลียง

เขา้สูไ่มโทคอนเดรียและเขา้สู่กระบวนการ β-oxidation เป็นกลไกส าคญัที่ผลิด ATP ใน

ปรมิาณสงูและมีประสิทธิภาพ พบในช่วงการออกก าลงักายที่ยาวนาน 
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รูปที่ 2 การใช้พลังงานของกลา้มเนือ้ตามความเข้มข้นของกิจกรรมทางกาย (ที่มา: 

Betts JG et al: Anatomy and Physiology 2013) 

 การเผาผลาญพลังงานของกล้ามเนือ้จะใช้กรดไขมันเป็นหลัก เมื่อออกแรง

ต่อเนื่องระดับปานกลางถึงยาว หรือในช่วงที่ร่างกายขาดแคลนอาหาร  โดยกรดไขมัน

อิสระจะเขา้สู่เซลลแ์ละถูกน าไปใชใ้นไมโทคอนเดรีย (รูปที่ 3) ซึ่งเป็นแหล่งผลิตพลงังาน

ของเซลล ์โดยเฉพาะกรดไขมนัสายยาว จะตอ้งผ่านระบบคารน์ิทีน เพื่อเขา้สูภ่ายในของ

ไมโทคอนเดรีย ผ่านการล าเลียงดว้ยแปลงกรดไขมนัสายยาวเป็น acyl-CoA โดยเอนไซม ์

acyl-CoA synthetase2 ที่บริเวณไซโตซอลใกลเ้ยื่อหุม้ชั้นนอกของไมโทคอนเดรีย โดย 

CPT I ซึ่ งอยู่ บริ เ วณเยื่ อหุ้ม ไมโทคอนเดรียชั้นนอก เปลี่ ยน  acyl-CoA ให้เ ป็น 

acylcarnitine และจับกรดไขมันสายยาวและน าเข้าสู่ไมโทคอนเดรียชั้นในโดยผ่าน

โ ป ร ตี น  carnitine-acylcarnitine translocase (CACT) ห ลั ง จ า ก นั้ น เ ป ลี่ ย น 

acylcarnitine กลับเป็น acyl-CoA โดย CPT II ภายในไมโทคอนเดรีย เพื่ อเข้าสู่

กระบวนการ β-oxidation โดยสว่น Carnitine ที่ปลอ่ยออกมาจะถูกล าเลียงกลบัออกไป

ใชใ้หม่  
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รูปที่ 3 ขัน้ตอนการล าเลียงกรดไขมันสายยาวเขา้สู่ระบบ คารน์ิทีน เพื่อผลิตพลงังาน

ใหแ้ก่กลา้มเนือ้  

CoA, coenzyme A; ATP, adenosine triphosphate; AMP, adenosine 

monophosphate; PPi, pyrophosphate; CPT, carnitine palmitoyl transferase; TCA, 

tricarboxylic acid; CACT, carnitine-acylcarnitine translocase (ดัดแปลง รูปจาก : 

Castillo et al., 2023) 

 การกลายพนัธุข์องยีน CPT IA หรือ CPT II สง่ผลใหเ้อนไซมท์ี่เก่ียวขอ้งบกพร่อง

หรือลดการท างาน3 เกิดภาวะขาดเอนไซม ์Carnitine Palmitoyl transferase ส่งผลต่อ

ระบบคารน์ิทีน ซึ่งเป็นระบบสรา้งพลงังานกลา้มเนือ้จากไขมันเป็นหลัก ส่งผลใหก้รด

ไขมนัสายยาวไม่สามารถเขา้ไมโทคอนเดรียและไม่สามารถเขา้สู่ β-oxidation ร่างกาย

ไม่สามารถเผาผลาญกรดไขมนัสายยาวไดอ้ย่างเหมาะสม สรา้งพลงังานไม่เพียงพอ ใน

ภาวะที่ตอ้งการพลงังานสงูเช่น ออกก าลงักายต่อเนื่อง ภาวะออกแรงต่อเนื่องเป็นระยะ

เวลานานหรืออดอาหาร น าไปสู่การขาดพลังงานระดับเซลล ์ผลตามมาคือการผลิต

พลงังานลดลงในช่วงอดอาหาร เกิดภาวะน า้ตาลต ่าและคีโตนในเลือดต ่าลง  และเกิด
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การสะสมของกรดไขมันสายยาวและ acyl-CoA ในตับ น าไปสู่ภาวะไขมันพอกตับ ตับโต 

หรือภาวะเมแทบอลิซึม โรคกลุ่มระบบสรา้งพลังงานกลา้มเนือ้จากไขมันผิดปกติ3 ไดแ้ก่ 

ภ า ว ะ ข า ด เ อ น ไ ซ ม์  CPT II, primary Carnitine Deficiency, Multiple Acyl-CoA 

Dehydrogenase Deficiency(MADD), Neutral Lipid Storage Disease (NLSD) โดยแต่

ละโรคมีลกัษณะจ าเพาะในดา้นของอาการ และผลแทรกซอ้น ซึ่งแสดงไวใ้นตารางที่ 3. 

ตำรำงที ่3  clinical red flag in lipid storage metabolic myopathy 

PCD: primary carnitine deficiency; CPT II: carnitine palmitoyl transferase II 

deficiency; MADD: multiple; acyl-CoA dehydrogenase deficiency; NLSD: neutral 

lipid storage disease; Lipin-1 Def: lipin 1 deficiency (ใช้ภาพจาก Urtizberea JA 

และคณะ จากวารสาร Genes. 2023) 

 

กำรวินิจฉัยแยกโรค 

ภาวะกลา้มเนือ้สลายชั่วคราวที่เกิดจากโรคกลา้มเนือ้จากความผิดปกติของเม

แทบอลิซึม (metabolic myopathy)  มักมีสิ่งกระตุน้ เช่นการออกก าลงักาย อดอาหาร 

หรือภาวะเจ็บป่วย เนื่องจากการแสดงอาการเหล่านีไ้ม่จ าเพาะเจาะจง จึงจ าเป็นตอ้ง

 PCD CPT II MADD NLSD Lipin-1 Def 

Myalgia  ✔ ✔  ✔ 
Proximal muscle weakness ✔  ✔ ✔  

Rhabdomyolysis  ✔ ✔  ✔ 
Exercise intolerance ✔ ✔ ✔ ✔ ✔ 
liver ✔ ✔    

cardiomyopathy ✔    ✔ 
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พิจารณาการวินิจฉัยแยกโรคจากภาวะอ่ืน ๆ ซึ่งยากและทา้ทาย5 อย่างไรก็ตามแพทย์

จ าเป็นตอ้งซกัประวติั ตรวจรา่งกายเพื่อจะสามารถวินิจฉยัแยกโรคไดด้งันี ้

ภำวะขำดเอนไซม ์CPT II ลกัษณะเด่นจะมีกลา้มเนือ้อ่อนแรงชั่วคราว ปวด

กลา้มเนือ้ และปัสสาวะสีเขม้หลงัออกแรงมาก ช่วงอดอาหาร หรือภาวะเจ็บป่วย ตรวจ

พบ creatine kinase สูงช่วงมีอาการ, Acylcarnitine C16 และ C18:1 มีค่าสูงสัมพันธ์

กับสิ่งกระตุ้น และดีขึน้เมื่อพัก ในช่วงที่ไม่มีอาการ ค่าดังกล่าวจะอยู่ในเกณฑ์ปกติ 

ประวติัอาการปวดเมื่อยกลา้มเนือ้ในครอบครวั อาจท าใหน้ึกถึงโรคในกลุม่นีม้ากขึน้ 

โรค McArdle หรือ Glycogen Storage disease type V (GSD V)  เป็นโรค

ทางพันธุกรรมที่มีความผิดปกติของเอนไซม ์myophosphorylase มีหนา้ที่สลายไกลโค

เจนในกลา้มเนือ้เพื่อสรา้งพลงังานในการออกแรงช่วงแรก จะมีอาการปวดกลา้มเนือ้ช่วง

ออกแรง จะอ่อนแรงเวลาขยับในช่วงแรก แต่ในช่วงหลังจะมีอาการที่ดีขึน้ ซึ่งเป็น

ลกัษณะเด่นของโรค คือปรากฏการณ ์second-wind การฟ้ืนตวัของพลงังานระหว่างการ

ออกก าลงักาย เนื่องจากกลา้มเนือ้เริ่มใชพ้ลงังานจากไขมันและกลูโคสแทน ตรวจพบ 

creatine kinase สูงหลังออกแรง , Acylcarnitine มี ค่าปกติ ตรวจพบยีน muscle 

glycogen phosphorylase gene (PYGM) เพื่อยืนยันวินิจฉัย หากตัดชิ ้นกล้ามเนื ้อ 

(muscle biopsy) จะพบการสะสมของไกลโคเจน 

 โรค Very long-chain acyl-CoA dehydrogenase (VLCAD) deficiency เกิด

จากความปกติของยีน ACADVL ซึ่งท าหน้าที่สร้าง VLCAD เมื่อเอนไซม์บกพร่อง 

ร่างกายจะสรา้งพลงังานใหก้ลา้มเนือ้จากไขมนัสายยาวไม่ได ้อาการใกลเ้คียงกบั ภาวะ

ขาดเอนไซม ์CPT II กลา้มเนือ้จะสลาย มักเริ่มเป็นตั้งแต่วัยเด็ก จะมีภาวะน า้ตาลต ่า

และคีโตนต ่า มีโรคตับและหัวใจร่วมด้วย (cardiomyopathy) แยกโรคโดยตรวจ 

acylcarnitine profile และ genetic test  
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โรค Mitochondrial myopathy เกิดจากความปกติของไมโทคอนเดรีย ซึ่งเป็น

แหล่งผลิตพลงังานของเซลล ์ลกัษณะทางพนัธุกรรมจะถ่ายทอดทางแม่ อวยัวะที่ไดร้บั

ผลกระทบไดแ้ก่ กลา้มเนือ้ สมอง ตา หู หัวใจ เช่น มีอาการชัก หูหนวกร่วมดว้ย มักมา

ด้วยอาการกล้ามเนื ้ออ่อนแรงเรือ้รัง กล้ามเนือ้ล้าเร็ว ไม่สามารถออกก าลังกายได้ 

กลา้มเนือ้ส่วนตน้อ่อนแรงกว่ากลา้มเนือ้ส่วนปลาย มีกลา้มเนือ้ตาอ่อนแรงร่วมดว้ยได ้

บางรายมีภาวะเลือดเป็นกรดชนิด lactic acidosis ผลพยาธิวิทยาจากกล้ามเนื ้อพบ

ลกัษณะ ragged red fibers สง่ gene test พบ mitochondria DNA mutation 

โรคกล้ำมเนือ้สลำยจำกยำและสำรพิษ  

มีอาการกลา้มเนือ้สลายชั่วคราวเช่นเดียวกบัโรคกลา้มเนือ้จากความผิดปกติของ

เมแทบอลิ ซึ ม  ยาและสารพิ ษที่ พบบ่ อย ได้แก่  Statin, Steroid, Antiretrovirals, 

hydroxychloroquine, Alcohol, Immune checkpoint inhibitors และยาทางจิตเวช เมื่อ

หยุดยาหรือสารพิษดงักล่าว อาการกลา้มเนือ้สลายจะหายไป ประวติัยาจึงมีความส าคัญ

มากในการวินิจฉัยแยกโรค ดงันี ้ 

• Statin induced myopathy มักพบในผู้สูงอายุ มีโรคประจ าตัวร่วมและมี

ประวัติรับประทานยา statin จะมีอาการปวดเมื่อยตามกล้ามเนื ้อหลัง

รบัประทานยากลุ่ม statin และอาจพบภาวะกลา้มเนือ้สลายได ้ยาที่พบได ้

เช่น  atorvastatin, simvastatin ซึ่ ง เ ป็นชนิดยาที่ ละลายในไขมัน ได้ ดี  

(lipophilic statins) ผ่านเยื่อหุ้มเซลลก์ล้ามเนือ้ได้ง่าย จึงสะสมได้มากใน

กลา้มเนือ้ ท าใหม้ีความเสี่ยงกลา้มเนือ้อ่อนแรงมากกว่ายา pravastatin และ 

rosuvastatin ที่ละลายในน ้าได้ดี  (hydrophilic statins) หากหยุดใช้ยา

อาการจะดีขึน้ ยกเวน้กรณี statin ท าใหเ้กิด immune mediated necrotizing 

myopathy (IMNM) จะตรวจพบ anti-HMG-CoA reductase antibody และ

ตอ้งรกัษาดว้ยสเตียรอยด ์
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• Steroid induced myopathy มีการกระตุน้ผ่านหลายกลไก ทัง้เพิ่มการสลาย

โปรตีนในกลา้มเนือ้ ยับยัง้การสรา้งโปรตีน ส่งผลต่อกลา้มเนือ้โดยตรง ลด

จ านวนและความหนาแน่นของกลา้มเนือ้ type II (fast-twitch) อาการแสดง

กล้ามเนือ้อ่อนแรงบริเวณส่วนต้นของโคนแขนและขา ไม่ปวดกล้ามเนื ้อ 

ตรวจร่างกายกลา้มเนือ้คอจะไม่อ่อนแรง (spare neck muscle) เนื่องจาก

กลา้มเนือ้คอที่ใชใ้นการทรงตัวมีองคป์ระกอบหลักเป็น slow-twitch fiber 

(type I) ภาวะนีพ้บในคนไขท้ี่ไดร้บัสเตียรอยดเ์ทียบเท่าเกิน 10 มิลลิกรมัของ

เพรดนิโซโลนต่อวนั ติดต่อกนัมากกว่า 4 สปัดาห ์หรือในช่วง 2 สปัดาหห์ลงั

ไดเ้พรดนิโซโลนขนาดสงูกว่า 40-60 มิลลิกรมัต่อวนั6 เมื่อตรวจค่า creatine 

kinase พบระดับจะปกติหรือสูงขึน้เล็กนอ้ย หากตรวจทางพยาธิวิทยาของ

กลา้มเนือ้ จะพบลกัษณะ type II fiber atrophy และไม่พบเซลลอ์กัเสบ  

• Immune Checkpoint Inhibitors (ICI) เ ช่ น  nivolumab, pembrolizumab 

(anti-PD 1) atezolizumab (Anti-PDL 1) และ ipilimumab (anti-CTLA-4) 

กลไกหลกัเกิดจาก ยาปิดการยับยัง้ของ T cells (PD-1, CTLA-4) ท าใหเ้กิด

การสูญเสียความทนของภูมิคุม้กันกลา้มเนือ้ มีไซโตไคนก์ระตุน้การอักเสบ 

เกิด cross reaction ระหว่างเซลลม์ะเร็งกับเซลลก์ล้ามเนือ้ , CD8+ T cell 

ท าลายกลา้มเนือ้โดยตรง ระยะเวลามกัเกิดภายใน 4-12 สปัดาหห์ลงัเริ่มใช ้

ICI7 อาการจะมาดว้ยกลา้มเนือ้อ่อนแรงเฉียบพลนั โดยเฉพาะกลา้มเนือ้ส่วน

ตน้ อาจพบอาการปวดตา กลอกตาไม่ได ้บางรายพบว่ามีอาการกลา้มเนือ้

หวัใจอกัเสบ และกลา้มเนือ้หายใจไม่ท างานเกิดภาวะระบบหายใจลม้เหลว

ตามมาได้ ในภาวะนีจ้ะพบค่า creatine kinase สูง เกิน 10,000 IU/L ผล

ตรวจทางพยาธิวิทยาของกล้ามเนื ้อ พบลักษณะกล้ามเนื ้อเน่าตาย 
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(necrotizing myopathy) และมี CD8+ T cell สะสมตามเซลล์กล้ามเนื ้อ 

รกัษาโดยการหยดุยา และพิจารณาใหส้เตียรอยดข์นาดสงู หากไม่ตอบสนอง

ต่อสเตียรอยด ์พิจารณาสารอิมมูโนโกลบูลิน หรือการเปลี่ยนถ่ายพลาสมา 

อย่างไรก็ตามอาจต้องแยกกับกลุ่มโรค paraneoplastic syndrome และ 

primary inflammatory myopathy 

โรคกล้ำมเนื้ออักเสบจำกภำวะแพ้ภูมิตนเอง เช่น dermatomyositis หรือ 

polymyositis อาการกลา้มเนือ้อ่อนแรงส่วนตน้ พบรว่มกบัผื่นใน dermatomyositis เช่น 

Heliotrope, Gottron’s papules และอาการแสดงจากอวยัวะอื่น ๆรว่มดว้ย เช่น พงัผืดที่

ปอด กลา้มเนือ้หัวใจอักเสบ พบค่า creatine kinase สูง ส่งตรวจคลื่นไฟฟ้ากลา้มเนือ้ 

พบลักษณะเข้าได้กับ inflammatory myositis  ผลพยาธิวิทยาจากกล้ามเนื ้อพบ 

inflammatory cell สะสมในเซลลก์ลา้มเนือ้ดว้ย และส่งตรวจซีโรโลยีเพิ่มเติมพบ anti-

Mi-2, anti-MDA5 เป็นตน้ ซึ่งอาการของโรคนีจ้ะไม่ไดส้มัพนัธก์บัการออกก าลงักาย หรือ

ภาวะอดอาหาร  

ตำรำงที่ 4 ตารางสรุปวินิจฉัยแยกโรคของภาวะกล้ามเนื ้ออ่อนแรง (ดัดแปลงจาก 

Barohn RJ, Amato AA 2014) 

โรค ลักษณะเด่นทำงคลินิก ผลตรวจสนับสนุน 

CPT II deficiency ปวดกลา้มเนือ้ อ่อนแรงชั่วคราว 

ปัสสาวะเขม้หลงัออกแรง/อดอาหาร 

มีประวตัคิรอบครวัมกีลา้มเนือ้อ่อน

แรงชั่วคราว 

CK สงูตอนมีอาการ 

Acylcarnitine C16, C18:1 

สงู 

McArdle disease 

(GSD V) 

ปวดกลา้มเนือ้ช่วงแรกของการออก

ก าลงักายและดีขึน้ภายหลงั (second 

wind)  

CK สงูหลงัออกแรง PYGM 

gene mutation, muscle 

biopsy: glycogen deposit 
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VLCAD deficiency อ่อนแรงตัง้แต่เด็ก พบรว่มกบั

โรคหวัใจและตบั พบภาวะน า้ตาล

และคีโตนต ่า 

Acylcarnitine ผิดปกติ, 

ACAVDL mutation 

Mitochondrial 

myopathy 

อ่อนแรงเรือ้รงั มีอาการหลายระบบ 

ตา ห ูสมอง เช่น ชกั หรือหหูนวก 

Muscle biopsy: ragged red 

fibers, mtDNA mutation 

Statin induced 

myopathy 

อาการเป็นหลงัใช ้Statin ดขีึน้

หลงัจากหยดุใช ้(ยกเวน้ IMNM) 

อาการดีขึน้เมื่อหยดุยา ยกเวน้

กลุ่ม IMNM 

Steroid induced 

myopathy 

อ่อนแรงกลา้มเนือ้ส่วนตน้ กลา้มเนือ้

คอท างานไดป้กต ิ

CK ปกติหรือขึน้เล็กนอ้ย, 

muscle biopsy: type II fiber 

atrophy 

ICI induced 

myopathy 

อ่อนแรงเฉียบพลนั 4-12 สปัดาห์

หลงัจากไดย้า ICI มกัพบมีกลา้มเนือ้

หายใจและหวัใจอกัเสบรว่ม อาจพบ

อาการปวดตาหรือกลอกตาไม่ได ้

 

CK > 10,000 IU/L, muscle 

biopsy: necrotizing, CD8+ 

T cell สะสมในกลา้มเนือ้ 

Dermatomyositis or 

polymyositis 

อ่อนแรงกลา้มเนือ้ส่วนตน้ มีผื่นท่ี

จ าเพาะ เช่น Heliotrope, Gottron’s 

papules อาจพบอาการหลายระบบ 

เช่นพงัผืดที่ปอด กลา้มเนือ้หวัใจ

อกัเสบ 

CK สงู, EMG: inflammatory 

myositis, positive 

autoantibody, muscle 

biopsy: inflammatory cell  

 

กำรส่งตรวจทำงห้องปฏิบัติกำร 

ในผู้ป่วยที่สงสัยโรคกล้ามเนื ้อจากความผิดปกติของเมแทบอลิซึม  อาการ

กลา้มเนือ้อ่อนแรงอาจแตกต่างกันไป บางรายอาจชัดเจน บางรายไม่มีอาการ หรือพบ
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แค่กลา้มเนือ้ลา้เรว็ เช่นโรคที่ผิดปกติของไมโทคอนเดรีย ซึ่งพบความอาการทางประสาท

รว่มดว้ย การสง่ตรวจทางหอ้งปฏิบติัการเพื่อช่วยวินิจฉยั ไดแ้ก่ 

• Creatine kinase (CK): มกัสงูขึน้ในช่วงที่มีอาการ บ่งชีว้่ามีการบาดเจ็บของ

กลา้มเนือ้ 

• Liver function test (LFT): โดยเฉพาะ AST มักสูงขึน้กว่า ALT ซึ่งสะท้อน

การเกิดภาวะกลา้มเนือ้สลาย มากกว่าตบัที่มีปัญหา 

• Urinalysis: อาจตรวจพบมีเลือดในปัสสาวะแต่จะไม่พบเซลลเ์ม็ดเลือดแดง

ในการตรวจดว้ยกลอ้งจุลทรรศน์ อธิบายไดว้่า ภาวะ myoglobinuria จาก 

rhabdomyolysis 

• Lactate และ ammonia: วัดก่อน ระหว่างและหลังการออกก าลังกาย ใน

ภาวะโรคที่ผิดปกติของไมโทคอนเดรียมกัพบ ammonia ในเลือดสงู  

• Serum Acylcarnitine profile: เพื่อคดักรองภาวะผิดปกติของการเผาผลาญ

ไขมนัสายยาว เช่น ภาวะขาดเอนไซม ์CPT II หรือ VLCAD  

• Mitochondrial DNA testing: ตรวจหาการกลายพันธุ์ของ mitochondria 

DNA ที่พบไดใ้น mitochondrial myopathy 

• Whole exome sequencing: เพื่อตรวจความผิดปกติระดับยีน โดยเฉพาะ

ในรายที่หาสาเหตุไม่พบในการส่งตรวจพื ้นฐาน ทั้งนี ้ควรปรึกษาแพทย์

ผูเ้ชี่ยวชาญสาขาพนัธุกรรมและเมแทบอลิซมึรว่มประเมิน รูปที่ 4 
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รูปที่ 4 แบบแผนการส่งตรวจและวินิจฉัยโรคกลา้มเนือ้จากความผิดปกติของเมแทบอลิ

ซมึ (ใชภ้าพจาก Urtizberea JA และคณะ จากวารสาร Genes. 2023) 

รูปแบบและกำรแปลผลทำงพันธุกรรม 

 CPT II gene อยู่บนโครโมโซมคู่ที่  1 p32.3, Single-gene sequencing ตรวจหา 

mutation ในยีน CPT II โดยตรง, mutation p.Ser113Leu บ่อยที่สุดในรูปแบบ myopathic 

form (ประมาณ 60%) p.Lys414ThrfsTer7, p.Pro227Leu พบใน neonatal lethal form โดย

การแปลผลว่าเป็นโรค ตอ้งพบ biallelic pathogenic variants8 คือมี 2 ต าแหน่งผิดปกติใน

ยีน CPT II ยืนยันการวินิจฉัย หากพบเพียง 1 ต าแหน่ง อาจตอ้งตรวจซ า้ด้วยวิธีอ่ืน เช่น 

deletion/duplication analysis ความสัมพันธ์ของ genotype และอาการแสดงยังมีความ

หลากหลาย บางรายมี mutation เดียวกันแต่อาการต่างกัน อาจมีปัจจัยอ่ืนร่วม เช่น 

epigenetics หรือ ปัจจัยสิ่งแวดล้อม อย่างไรก็ตามควรปรึกษาแพทย์ผู้เชี่ยวชาญสาขา

พนัธุกรรมและเมแทบอลิซึมร่วมแปลผล 
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ตำรำงที่ 5 การแปลผลทางพนัธุกรรมภาวะขาดเอนไซม ์CPT II (ดดัแปลงจาก Wieser 

T, GeneReviews® 2019) 

ผลตรวจ แปลผล 

พบ 2 pathogenic variants (biallelic) ยืนยนัการวินิจฉยั ภาวะขาดเอนไซม ์CPT II 

พบ 1 pathogenic variant เป็นพาหะ หรืออาจจะตอ้งตรวจเพิ่ม 

ไม่พบ mutation ไม่สามารถตัดโรคทิ ้งได้ ต้องใช้อาการทาง

คลินิกรว่ม 

 

แนวทำงกำรรักษำและกำรป้องกัน 

ภาวะขาดเอนไซม ์Carnitine Palmitoyl transferase II ไม่มีการรกัษาจ าเพาะที่

สามารถแกไ้ขกลไกการเกิดโรคไดโ้ดยตรง การดูแลรกัษาในปัจจุบนัจึงมุ่งเนน้ไปที่การ

ปอ้งกนัอาการก าเรบิ การควบคมุปัจจยักระตุน้ และการรกัษาภาวะแทรกซอ้นเมื่อเกิดขึน้ 

โดยเฉพาะภาวะกลา้มเนือ้สลายและภาวะไตวาย 

หลักกำรรักษำส ำคัญของกำรรักษำช่วงเฉียบพลัน9 

• หลีกเลี่ยงภาวะที่ใชก้ารสรา้งพลงังานจากกรดไขมัน โดยเฉพาะกรดไขมัน

สายยาว เช่นภาวะอดอาหาร ภาวะออกแรงต่อเนื่องเป็นระยะเวลานาน ออก

ก าลงักายหนกั หรือภาวะเจ็บป่วย 

• เสริมพลงังานโดยใชแ้หลง่ที่ไม่ตอ้งผ่านระบบคารน์ิทีน เช่น กลโูคส และกรด

ไขมนัสายกลาง 

• รกัษาภาวะแทรกซอ้นเฉียบพลนั เช่นภาวะกลา้มเนือ้สลาย ภาวะไตวาย โดย

การใหส้ารน า้ทางปาก หากสามารถทานได ้หรือหากไม่สามารถทานได ้ให้

สารน า้ทางหลอดเลือดด า เพื่อช่วยป้องกันภาวะไตวาย อาจเสริมสารน า้ที่
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ผสมกลโูคสเพื่อช่วยลดการใชพ้ลงังานจากกรดไขมัน และเฝ้าระวงัภาวะไต

วาย ภาวะ hyperkalemia 

กำรป้องกันระยะยำว 

ปรับพฤติกรรมและโภชนาการ , หลีกเลี่ยงภาวะอดอาหาร โดยเฉพาะช่วง

กลางคืนหรือก่อนออกก าลงักาย,รบัประทานอาหารที่มีคารโ์บไฮเดรตสูงและไขมันต ่า 

เช่น ขนมปัง ขา้ว กลว้ย ซีเรียล, ใชอ้าหารเสริม เช่น tricaprin เป็นอาหารที่มีกรดน า้มัน

สายกลาง  เนื่องจากกรดไขมันสายกลางสามารถเขา้สู่ไมโทคอนเดรียไดโ้ดยไม่ตอ้งใช้

ระบบ carnitine, รบัประทานอาหารมือ้เล็ก ๆ บ่อยครัง้ และทานคารโ์บไฮเดรตก่อนออก

ก าลงักาย, หลีกเลี่ยงปัจจยักระตุน้ เช่นภาวะอดอาหาร หรือออกก าลงักายระยะยาว 

แนวทำงกำรรักษำภำวะขำดเอนไซม ์Carnitine Palmitoyl transferase II ในอนำคต 

 ในอนาคตมีหลายแนวทางที่นักวิจัยก าลงัพัฒนาเพื่อใชร้กัษาอย่างเฉพาะเจาะจง

มากขึน้10 เช่น  

• ยีนบ าบัด  (gene therapy) เป็นการใส่ยีน CPT II ที่ปกติเข้าไปในเซลล์ 

เพื่อใหร้า่งกายสรา้งเอนไซมท์ี่ขาดไปไดเ้อง  

• วิธียากลุ่มช่วยพับโปรตีน Pharmacological Chaperons ยานี ้เหมาะกับ

ผูป่้วยที่ยังมีเอนไซม ์CPT II บา้ง จะช่วยใหเ้อนไซมท์ี่ผิดรูปร่าง พับตัว และ

ท าหน้าที่ได้ดีขึน้ มีการใช้วิธีนี ้ในกลุ่มโรคพันธุกรรมอ่ืน เช่น Fabry และ 

Gaucher 

• วิธีการใหเ้อนไซมภ์ายนอก คือการฉีด CPT II จากภายนอกสู่ร่างกาย มีใช้

รักษาในบางโรคเช่น Pompe แต่ในวิธีนี ้จะน ามาประยุกต์กับภาวะขาด

เอนไซม ์Carnitine Palmitoyl transferase II ไดย้าก เนื่องจากเอนไซมต์อ้ง

เขา้สูไ่มโทคอนเดรีย 
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• การตัดต่อยีน โดยเทคโนโลยีนีส้ามารถแก้ไขยีนที่ผิดปกติไดโ้ดยตรง เป็น

แนวทางถาวรในการรกัษาโรคที่มีพันธุกรรมผิดปกติ ซึ่งก าลงัอยู่ในระหว่าง

ขัน้ตอนการทดลอง  

กำรปรึกษำและให้ค ำแนะน ำทำงพันธุศำสตร์11 

 อธิบายกลไกการถ่ายทอดของโรคพนัธุกรรมชนิดยีนดอ้ยออโตโซม ผูป่้วยจะตอ้ง

ไดร้บัยีนที่ผิดปกติจากทัง้บิดาและมารดา (เป็นพาหะทัง้คู่) หากพ่อและแม่เป็นพาหะ มี

โอกาสรอ้ยละ 25 ที่จะมีบุตรเป็นโรคนีใ้นแต่ละการตัง้ครรภ์, รอ้ยละ 50 จะไดบุ้ตรที่เป็น

พาหะของโรค และร้อยละ 25 ที่บุตรจะปกติทั้ง 2 ยีน โดยจะอธิบายแบบแผนการ

ถ่ายทอดยีนโดยใชแ้ผนภาพประกอบความเขา้ใจ แนะน าการตรวจวินิจฉยัพาหะในญาติ

สายตรงเพื่อช่วยใหส้ามารถวางแผนก่อนการตั้งครรภ ์การตรวจคัดกรองก่อนคลอด 

(prenatal diagnosis) หรือการตรวจตัวอ่อนก่อนการฝังตัว (preimplantation genetic 

diagnosis) ในกรณีที่ครอบครวัมีประวัติโรค แนะน าว่าพาหะมกัไม่มีอาการแต่สามารถ

ถ่ายทอดโรคได ้และการใหค้วามรูแ้ละสรา้งความเขา้ใจโรคในครอบครวั สรา้งแนวทาง

ปอ้งกนัไม่ใหเ้กิดภาวะวิกฤตหรือผลแทรกซอ้นตามมา 
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สรุปผล  

กล้าม เนื ้อ อ่อนแรงชั่ วคราวในภาวะขาดเอนไซม์ Carnitine Palmitoyl 

transferase II เป็นโรคทางพนัธุกรรมที่เก่ียวขอ้งกบัความผิดปกติในการเผาผลาญกรด

ไขมันสายยาว ส่งผลใหเ้กิดกลา้มเนือ้อ่อนแรงชั่วคราวหรือภาวะกลา้มเนือ้สลายเมื่อมี

ปัจจัยกระตุน้ การวินิจฉัยที่แม่นย าและการใหค้ าแนะน าดา้นโภชนาการและการปรับ

พฤติกรรมใหเ้หมาะสม สามารถช่วยป้องกันโรคก าเริบ และพัฒนาคุณภาพชีวิตของ

ผู้ป่วยได้อย่างมีประสิทธิภาพ นอกจากนี ้บทบาทส าคัญในการให้ค าปรึกษาทาง

พันธุกรรมกับครอบครัว โดยเฉพาะครอบครัวที่มีประวัติโรคนี ้ เพื่อให้สามารถวาง

แผนการตั้งครรภแ์ละการดูแลบุตรที่อาจเป็นพาหะของโรคได้อย่างเหมาะสม ความ

เขา้ใจในชีววิทยาระดับโมเลกุลของโรคและการพฒันาเทคโนโลยีการวินิจฉัยใหม่ๆ จะ

ช่วยสง่เสรมิแนวทางกการรกัษาโรคที่จ  าเพาะและตรงเปา้หมายมากย่ิงขึน้ในอนาคต 
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