
แพทยชี ้….โรคกลามเน้ือออนแรง SMA โรค

พันธุกรรมที่ตองระวังกอนมีลูก…!!!

โรคกลามเน้ือออนแรง หรือ SMA (Spinal muscular Atrophy) เป็นโรคที่พบอุบัติการณเกิดเป็นอันดับตนๆของโรค

ที่เกิดจากความผิดปกติทางพันธุกรรม พบไดประมาณ 1 คน ใน 10,000 คนของเด็กแรกเกิดในแตละปี อัตราของ

คนที่เป็นพาหะของโรคมีมากถึง 1 คน ใน 50 คน

แพทยหญิงนิศารัตน สุนทราภา ผูอํานวยการแพทยฝ ายวิชาการ ศูนยซูพีเรีย เอ.อาร.ที. กลาววา โรค SMA เกิดจาก

ความผิดปกติทางพันธุกรรมที่มีการถายทอด แบบ Autosomal Recessive โดยถาทัง้พอและแม เป็นพาหะทัง้คู

บุตรจะมีโอกาสเป็นโรคน้ีถึง 1 ใน 4 ตอการตัง้ครรภแตละครัง้ อาการของโรค SMA จะแสดงออกอยางคอยเป็นคอย

ไป ตัง้แตเด็ก และแยลงเรื่อยๆเมื่ออายุมากขึ้น โดยผูปวยจะมีอาการกลามเน้ือออนแรง สูญเสียการควบคุมของ

กลามเน้ือ สงผลตอการคลาน ลุกนัง่ การเดิน หากอาการเป็นมากจะไมสามารถควบคุมกลามเน้ือที่ควบคุมการกลืน

และการหายใจ ทําใหไมสามารถกําจัดเสมหะได และอาจเกิดการสําลัก และปอดอักเสบติดเชื้อตามมา รวมทัง้ไม

สามารถหายใจเองได ตองใชเครื่องชวยหายใจ ในระยะทายๆ ของโรค ที่ผานมายังไมมีการตรวจคัดกรองโรคที่มีประ

สิทธิภาพ เพื่อตรวจคัดกรองคูสมรสที่เป็นพาหะของโรค SMA พอ-แม จะทราบวาตัวเองเป็นพาหะของโรคน้ี หลัง

จากที่ตัวเองคลอดบุตร และพบวาบุตรมีอาการของโรคน้ี

แพทยหญิงนิศารัตน สุนทราภา กลาวตอวา ผูปวยโรคน้ีจะตองไดรับการดูแลเป็นพิเศษโดยเฉพาะในเรื่องของการ

หายใจ การป องกันการสําลักและติดเชื้อ ซึ่งเป็นสาเหตุหลักของการเสียชีวิตในผูปวยกลุมน้ี จึงมีความจําเป็นอยาง

มากสําหรับครอบครัวที่มีประวัติคนในครอบครัวปวยดวยโรคกลามเน้ือออนแรง SMA หรือสงสัยวาอาจจะเป็นพาหะ

ของโรค ควรมาตรวจเลือดเพื่อคัดกรอง และหากพบวาเป็นพาหะของโรค ดวยเทคโนโลยีทางการแพทยในปัจจุบัน

สามารถตรวจคัดกรองตัวออน จากการทําเด็กหลอดแกว เพื่อคัดตัวออนที่ปราศจากโรค ใสกลับเขาโพรงมดลูก เพื่อ

ลดโอกาสการมีบุตรที่ปวยดวยโรค SMA ได โดยสามารถป องกันไดดวยการตรวจคัดกรองโรคพันธุกรรมกอนตัง้

ครรภ หากคุณพอคุณแมเป็นคูพาหะของโรคก็สามารถใชเทคนิค PGD-PCR ซึ่งเป็นเทคนิคในการตรวจคัดกรองโรค

กลามเน้ือออนแรง SMA ในตัวออนจากการทําเด็กหลอดแกว เพื่อใหบุตรที่เกิดมาแข็งแรง ปราศจากโรคกลามเน้ือ

ออนแรง SMA ได”

ดาน นายวิสุทธิ ์ทรงสถิตสกุล หน่ึงในครอบครัว ผูมีประสบการณในการเลีย้งดูบุตรทัง้สองคน ที่ปวยเป็นโรคกลาม

เน้ือออนแรง SMA มานานถึง 12 ปี เปิดเผยวา ไมเคยทราบมากอนวามีโรคแบบน้ีเกิดขึ้น จนไดมาประสบกับตนเอง

เมื่อภรรยาตัง้ครรภลูกสาวคนแรก น องเกรซ- ดญ. สิริฉาย ทรงสถิตสกุล อายุได 6-7เดือน จึงไดสังเกตเห็นอาการ
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ผิดปกติที่เกิดขึ้น เมื่อลูกสาวไมสามารถชันคอได เป็นแบบน้ีอยูบอยครัง้ เพียงไดแตคิดวาอาการน้ีคงไมรุนแรงมาก

นัก อาจเป็นอาการเมื่อยตัวธรรมดาทัว่ไป พยายามใหลูกลองชันคออีกหลายครัง้ แตไมเป็นผลสําเร็จ จึงเริ่มกังวลกับ

สิ่งที่เกิดขึ้น และไดพาลูกสาวและภรรยาเขารับคําปรึกษาจากคุณหมอ ผลคือคุณหมอแจงวาเป็น สัญญาณโรคกลาม

เน้ือออนแรง SMA ซึ่งจะสงสัญญาณทัง้หมด 3 ชวงใหญๆ คือ 1.ชวงตัง้ครรภ บุตรในครรภจะดิน้น อยมาก 2.ชวง

แรกเกิด 1-3 เดือน บุตรจะไมคอยถีบแขนและขา 3.ชวง 5-6 เดือน บุตรจะชันคอไดน อย และทรงตัวลําบาก

คุณวิสุทธ ยังกลาวอีกวา ในอดีตที่ผานมา ถือไดวามีความประมาทในการเลีย้งลูก เน่ืองดวยเป็นชวงที่กําลังสราง

ครอบครัวมีภาระเยอะ จึงตองทํางานหนัก เป็นผลใหไมไดดูแลลูกเทาที่ควร ทําใหลูกตองเขาหองไอซียูถึง 3 ครัง้ พ

รอมทําใหเกิดคําถามขึ้นในใจวา ผมจะหาเงินไปทําไม ถาผมไมมีลูก จึงตัดสินใจลาออกจากงานมาดูแลลูกตัง้แตลูก

อายุได 4 ขวบ และไดใหคําสัญญากับตัวเองไววา ชีวิตน้ีผมไมขออะไรอีกแลว ผมจะขออยูกับลูกไปจนวันตายเลย

ทุกครัง้ที่ผมไปโรงพยาบาล คุณหมอที่เป็นอาจารยหมอ มักจะถามผมวา ที่บานมีอุปกรณอะไรบางเชน เครื่องชวย

หายใจ ผมตอบไปวา ไมมีครับคุณหมอ ไมมีเลยสักชิน้ มีแตอุปกรณ คือ ชีวิตผมเน่ียแหละที่ดูแลเขา และดูแลเขามา

ตลอด ผมเอาชีวิตแลกชีวิต และมันก็คุมกับที่เราไดมา เพราะตอนน้ีลูกสาวของผมอายุได 12 ขวบแลว และยังแข็ง

แรงอยู”
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