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	 โรคกล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมดููเชนน์์ หรืือ Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) เป็็นโรคกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง 

ที่่�มีีการถ่่ายทอดทางกรรมพัันธุ์์�และพบบ่่อยที่่�สุุด ก่่อให้้เกิิดความทุุพพลภาพที่�ส่่งผลกระทบต่่อคุุณภาพชีีวิต 

ของผู้้�ป่่วยและครอบครััวอย่่างมาก รวมถึึงภาวะแทรกซ้้อน เช่่น โรคหััวใจและระบบทางเดิินหายใจ ซึ่่�งนำไปสู่่� 

การเสีียชีีวิตก่่อนวััยอัันควร และก่่อให้้เกิิดภาระทางการแพทย์์ที่่�สููง อย่่างไรก็็ตาม ปััจจุุบัันมีีความก้้าวหน้้า 

ในด้้านการวินิิจฉััยและการรักษาอย่่างมาก ซึ่่�งเปล่ี่�ยนแปลงไปจากอดีีตอย่่างมีีนัยสำคััญ

	ด้ ้วยเหตุนี้้� คณะผู้้�จัดทำจึึงได้้จััดทำแนวทางการวินิิจฉััยและการดูแลรักษาโรค DMD โดยอาศััยข้้อมููลจาก

หลักฐานเชิิงประจัักษ์์ล่่าสุุดถึึงเดืือนกรกฎาคม พ.ศ. 2567 เพื่่�อสนัับสนุุนให้้แพทย์์ทั่่�วไป, กุุมารแพทย์์, กุุมารแพทย์์

โรคระบบประสาท และแพทย์์สาขาอ่ื่�นท่ี่�เกี่่�ยวข้้อง สามารถนำไปใช้้ในการดูแลผู้้�ป่่วย DMD ได้้อย่่างเหมาะสม  

โดยมุ่่�งหวัังให้้บุุคลากรทางการแพทย์์สามารถนำไปปรัับใช้้ให้้สอดคล้้องกัับบริิบทในสถานพยาบาลของตน  

โดยพิิจารณาถึึงทรััพยากรที่�มีีอยู่่� และสนัับสนุุนการดูแลผู้้�ป่่วยแบบสหสาขาวิิชาชีีพเพื่่�อให้้เกิิดประโยชน์์สููงสุุด

	 แนวทางเวชปฏิิบััติินี้้�ได้้รัับความร่่วมมืือเป็็นอย่่างดีีจากราชวิิทยาลััยกุุมารแพทย์์แห่่งประเทศไทย,  

ราชวิิทยาลััยแพทย์์เวชศาสตร์์ฟื้้�นฟููแห่่งประเทศไทย, ราชวิิทยาลััยแพทย์์ออร์์โธปิิดิิกส์์แห่่่�งประเทศไทย,  

ราชวิิทยาลััยพยาธิิแพทย์์แห่่งประเทศไทย, สมาคมกุุมารประสาทวิิทยา (ประเทศไทย), สมาคมโรคหััวใจเด็็ก 

แห่่งประเทศไทย, สมาคมโรคระบบหายใจและเวชบำบััดวิิกฤตในเด็็กแห่่งประเทศไทย, สมาคมกุุมารเวชศาสตร์์ 

ทางเดิินอาหารและตัับแห่่งประเทศไทย, สมาคมโภชนาการเด็็กแห่่งประเทศไทย, สมาคมต่่อมไร้้ท่่อเด็็กและ 

วััยรุ่่�นไทย, สมาคมเวชพัันธุุศาสตร์์และจีีโนมิิกส์์ทางการแพทย์์, สภากายภาพบำบััดแห่่งประเทศไทย, กุุมารแพทย์์

แห่่งประเทศไทย และชมรมโรคเส้้นประสาทร่่วมกล้้ามเนื้้�อและเวชศาสตร์์ไฟฟ้้าวิินิิจฉัย ที่่�ได้้ช่่วยกัันจััดทำแนวทาง

วิินิิจฉััยและการดูแลรักษาโรค DMD ฉบัับนี้้�ขึ้้�นโดยสมบููรณ์์

(รองศาสตราจารย์์ นายแพทย์สุุรชัยั ลิิขสิิทธิ์์�วัฒันกุุล)

นายกสมาคมกุุุ�มารประสาทวิิิ�ทยาแห่่่�งประเทศไทย

คำำ�นำำ�
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	 อ.ดร.นพ.วิิฌาน บุุญจิินดาทรััพย์์

	ร ศ.พญ.หฤทััย กมลาภรณ์์

	 อ.นพ.อภิิรัักษ์์ เมฆมัังกรทอง		

	 ศ.พญ.อรณีี แสนมณีีชัย			 

	ร ศ.ดร.พญ.อััจฉรีีย์์ อิิิ�นทุุุ�โสมา		

	 อ.พญ.อััญชนา ทองแย้้ม

	 อ.พญ.อาภาศรีีี� ลุุุ�สวััั�สดิ์์์��			    

	ทั้้� งนี้้� คณะทำงานผู้้�จัดทำแนวทางเวชปฏิิบััติิฯ ฉบัับนี้้�ทั้้�งหมดไม่่มีีส่่วนได้้ส่่วนเสีียทั้้�งทางตรงและทางอ้้อม

ในธุุุ�รกิจนำเข้้า ผลิิิ�ต หรืือ จำหน่่ายยาหรืือเวชภััณฑ์์ท่ี่�มีีการนำเสนอในแนวทางเวชปฏิิบััติิฯ ฉบัับนี้้�

รายชื่่�อคณะทำำ�งาน
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	 แนวทางเวชปฏิิบััติิการวินิิจฉััยและการดููแลรัักษาผู้้�ป่่วยโรคกล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมดููเชนน์์ พ.ศ. 2568 ที่่� 

คณะทํํางานได้้จััดทํําขึ้้�นนี้้� เป็็นเคร่ื่�องมืือส่่งเสริิมคุุณภาพของการบริการด้้านสุุขภาพที่�เหมาะสมกัับทรััพยากร 

และเงื่่�อนไขในประเทศไทย มีีวัตถุประสงค์์เพ่ื่�อเป็็นแนวทางสำหรับแพทย์์์�ทั่่�วไป กุุมารแพทย์์์� กุุมารแพทย์์์�

โรคระบบประสาท และแพทย์์สาขาอื่่�นที่่�เกี่่�ยวข้้องในประเทศไทยในการดููู�แลรัักษาโรคกล้้ามเนื้้�อเสื่่�อมดููเชนน์์  

โดยสามารถคััดกรองเด็็กกลุ่่�มเสี่่�ยงอย่่างเหมาะสม สามารถติิิ�ดตามอาการและตรวจเพิ่่�มเติิมเพื่่�อวิินิิจฉัยโรค  

สามารถให้้การรัักษาตามหลักฐานทางการแพทย์์์�ที่่่��มีีี�ในปััจจุุุ�บััน รวมไปถึึงพิิจารณาส่่งต่่อเมื่่�อมีีข้้อบ่่งชี้้� ซึ่่�งสอดคล้้อง

และเหมาะสมกัับทรััพยากรและบริบทระบบสุุขภาพไทยในปััจจุบััน โดยหวังผลให้้เป็็นแนวทางในการให้้บริการการ

ดููแลผู้้�ป่่วยโรคโรคกล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมดููเชนน์์ให้้เกิิดประโยชน์์สููงสุุด

	 การใช้้ภาษาไทยยึึดศััพท์์แพทยศาสตร์์ และ พจนานุุกรม ศััพท์์พัันธุุศาสตร์์ ฉบัับราชบััณฑิิตยสภา หรืือ 

สำนัักงานพััฒนาวิิทยาศาสตร์์และเทคโนโลยีีแห่่งชาติิ (สวทช.) เป็็นหลััก แต่่จำเป็็นต้้องใช้้ภาษาอัังกฤษ หรืือ 

ทัับศัพท์์ในบางครั้้�ง เพื่่�อความเข้้าใจและภาษาท่ี่�กระชัับ การเขีียนระดัับของคุุณภาพของหลักฐานเชิิงประจัักษ์์และ

การให้้น้้ำหนักของคำแนะนำอ้้างอิิงตามหลักการจัดทำแนวทางเวชปฏิิบััติิ (Clinical practice guideline), (CPG) 

ของราชวิิทยาลััยกุุมารแพทย์์แห่่งประเทศไทย พ.ศ. 2559 (ศึึกษาเพิ่่�มเติิมในคำชี้้�แจงคุุณภาพหลัักฐานและ 

ระดัับคำแนะนำ) ซึ่่�งแนวทางนี้้�เป็็นการสรุุปข้้อมููลและหลักฐานท่ี่�มีีในปััจจุบััน 

	ข้ ้อแนะนำต่่างๆ ในแนวทางเวชปฏิิบััติินี้้�เป็็นเพีียงแนวทาง (guideline) ในการดูแลรักษาผู้้�ป่่วยท่ี่�เผยแพร่่

ให้้แก่่บุุคลากรทางการแพทย์์เพื่่�อช่่วยในการตััดสิินใจ แต่่ไม่่ใช่่ข้้อบัังคัับของการปฏิิบััติิ ไม่่ใช่่มาตรฐานตามกฎหมาย

ที่่�ต้้องทํําตามทุุกอย่่าง โดยละเลยหรืือไม่่ให้้ความสํําคััญกัับการตััดสิินใจของแพทย์์ที่่�ดููแลผู้้�ป่่วยที่่�สภาวะใด 

สภาวะหนึ่่�งในขณะนั้้�น ดัังนั้้�นผู้้�ใช้้สามารถปฏิิบััติิแตกต่่างไปจากข้้อแนะนำได้้ในกรณีีที่�สถานการณ์์แตกต่่าง 

ออกไปหรืือมีีเหตุุผลที่่�สมควร และไม่่สามารถนํําแนวทางน้ี้�ไปใช้้ตัดสินการรัักษาของแพทย์์ที่่�แตกต่่างออกไปว่่า

ถููกหรืือผิิด เพราะในการดูแลรักษาผู้้�ป่่วยมีีปััจจัยทั้้�งจากตััวผู้้�ป่่วยเอง สภาวะแวดล้้อม หรืือตััวแปรอื่�นที่่�มีีผลทําให้้

แพทย์์สามารถพิิจารณาทางเลืือกในการรักษาท่ี่�แตกต่่างกัันออกไปได้้

	 คณะผู้้�จััดทํําขอสงวนสิิทธิ์์�ในการนํําไปใช้้อ้้างอิิงทางกฎหมาย โดยไม่่ผ่่านการพิิจารณาจากคณะผู้้�ทรง

คุุณวุุฒิิหรืือผู้้�เชี่่�ยวชาญในแต่่ละกรณีี

คณะทำำ�งาน

ธัันวาคม 2567
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กระบวนการจัดัทำำ�
	 สืืบเนื่่�องจากการทำประชาพิิจารณ์์แนวทางเวชปฏิิบััติิการวิินิิจฉััยและการดููแลรัักษาผู้้�ป่่วยโรค Spinal 

Muscular Atrophy เม่ื่�อวัันที่่� 22 ตุุลาคม 2565 ในการประชุุมใหญ่่กุุมารเวชศาสตร์์ ครั้้�งท่ี่� 87 ของราชวิิทยาลััย

กุุมารแพทย์์แห่่งประเทศไทย มีีผู้้�แสดงความต้้องการให้้ราชวิิทยาลััยกุุมารแพทย์์แห่่งประเทศไทยจััดทำแนวทาง

เวชปฏิิบััติิเรื่่�อง DMD จำนวนมาก

	 สมาคมกุุุ�มารประสาทวิิิ�ทยาแห่่่�งประเทศไทยโดยคณะกรรมการวาระปีี 2567-2570 จึึงมอบหมายงาน 

แก่่คณะทำงานซึ่่�งเป็็นกุุมารแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญอนุุสาขากุุมารเวชศาสตร์์ประสาทวิิิ�ทยา ให้้ทบทวนวรรณกรรมและ

หลัักฐานเชิิงประจัักษ์์เท่่าที่่�มีีในปััจจุุบัันเกี่่�ยวกัับการวิินิิจฉััย การรักษา การดูแลภาวะแทรกซ้้อน รวมถึึงการให้้คำ

แนะนำทางพัันธุุศาสตร์์ของผู้้�ป่่วยโรค DMD เพ่ื่�อจััดทำแนวทางเวชปฏิิบััติิ  หลัังจากได้้เนื้้�อหาแนวทางเวชปฏิิบััติิ

ฉบัับร่่างแล้้ว ได้้มีีการทบทวนโดยคณะทำงาน (internal review) จากนั้้�นคณะผู้้�จัดทำรวบรวมและแก้้ไขตาม 

ข้้อเสนอแนะ และส่่งออกไปยัังราชวิิทยาลััย สมาคม และชมรมท่ี่�เกี่่�ยวข้้องเพื่่�อทบทวนอีีกครั้้�ง (external review)  

จากนั้้�นคณะผู้้�จััดทำรวบรวมและแก้้ไขตามข้้อเสนอแนะ เพ่ื่�อให้้แน่่ใจในความถููกต้้องและเป็็นที่่�ยอมรัับจากทุุกฝ่่าย

ทั้้�งเนื้้�อหา คุุณภาพหลักฐาน และการให้้น้้ำหนักคำแนะนำ ทั้้�งนี้้�ได้้จััดทำประชาพิิจารณ์์ 2 ครั้้�ง ดัังนี้้�

	 ครั้้�งท่ี่� 1 การประชุุมประจำปีีของสมาคมกุุมารประสาทวิิทยาแห่่งประเทศไทย วัันที่่� 18-20 ธัันวาคม 2567

	 ครั้้�งท่ี่� 2 การประชุุมประจำปีีของราชวิิทยาลััยกุุมารแพทย์์แห่่งประเทศไทย วัันที่่� 26 เมษายน 2568 
จากนั้้�นคณะทำงานแก้้ไขเป็็นครั้้�งสุุดท้้ายก่่อนท่ี่�จะทำการเผยแพร่่ต่่อไป ดัังแผนภาพ

แนวทางเวชปฏิิบััติิฉบัับร่่าง (V1.0)

คณะทำงานอ่่านตรวจสอบ ให้้ข้้อเสนอแนะ (internal review)

คณะทำงานดำเนิินการปรัับปรุุงแก้้ไข (V2.0)

ราชวิิทยาลััย/สมาคม/ชมรมท่ี่�เกี่่�ยวข้้องอ่่านตรวจสอบ ให้้ข้้อเสนอแนะ (external review)

คณะทำงานดำเนิินการปรัับปรุุงแก้้ไข (V3.0)

ประชาพิิจารณ์์ 2 ครั้้�ง

คณะทำงานตรวจสอบและแก้้ไขเป็็นครั้้�งสุุดท้้าย

เผยแพร่่แนวทางเวชปฏิิบััติ ิ
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คำำ�ชี้้�แจงคุุณภาพหลัักฐานและระดัับคำำ�แนะนำำ�
คุุณภาพหลัักฐาน (quality of evidence)

ระดัับ คำนิิยาม

A A1 หลัักฐานท่ี่�ได้้จากการทบทวนแบบมีีระบบ (systematic review) หรืือการวิเคราะห์์แปรฐาน 

(meta-analysis) ของการศึึกษาแบบกลุ่่�มสุ่่�มตััวอย่่าง ควบคุุม (randomize-controlled 

clinical trials) หรืือ

A2 หลัักฐานที่่�ได้้จากการศึึกษาแบบกลุ่่�มสุ่่�มตััวอย่่าง ควบคุุมที่่�มีีคุุณภาพดีีเยี่่�ยม อย่่างน้้อย 1 ฉบัับ 

(a well-designed, randomize-controlled, clinical trial)

B B1 หลัักฐานที่่�ได้้จากการทบทวนแบบมีีระบบของการศึึกษาควบคุุม แต่่ไม่่ได้้สุ่่�มตััวอย่่าง  

(systematic review of non-randomized, controlled, clinical trials) หรืือ

B2 หลัักฐานที่่�ได้้จากการศึึกษาควบคุุม แต่่ไม่่สุ่่�มตััวอย่่าง ที่่�มีีคุุณภาพดีีเยี่่�ยม (well-designed, 

non-randomized, controlled clinical trial) หรืือ

B3 หลัักฐานที่่�ได้้จากรายงานการศึกษาตามแผนติิดตามเหตุไปหาผล (cohort) หรืือการศึึกษา

วิิเคราะห์์ควบคุมกรณีีย้้อนหลัง (case control analytic studies) ที่่�ได้้รัับการออกแบบวิจััย

เป็็นอย่่างดีี มาจากสถาบััน หรืือกลุ่่�มวิิจััยมากกว่่าหนึ่่�งแห่่ง/กลุ่่�ม หรืือ

B4 หลัักฐานท่ี่�ได้้จากพหุกาลานุุกรม (multiple time series) ซึ่่�งมีีหรืือไม่่มีีมาตรการดำเนิินการ 

หรืือหลัักฐานท่ี่�ได้้จากการวิิจััยทางคลิินิิกรููปแบบอื่่�น หรืือทดลองแบบไม่่มีีการควบคุุม ซึ่่�งมีี 

ผลประจัักษ์์ถึึงประโยชน์์หรืือโทษจากการปฏิิบััติิมาตรการที่�เด่่นชััดมาก เช่่น ผลของการ 

นำยาเพ็็นนิิซิิลิินมาใช้้ในราว พ.ศ. 2480 จะได้้รัับการจัดอยู่่�ในหลักฐานประเภทนี้้�

C C1 หลัักฐานท่ี่�ได้้จากการศึกษาพรรณนา (descriptive studies) หรืือ

C2 หลัักฐานท่ี่�ได้้จากการศึกษาควบคุมที่่�มีีคุุณภาพพอใช้้ (fair-designed, controlled clinical 

trial)

D D1 หลัักฐานที่่�ได้้จากรายงานของคณะกรรมการผู้้�เชี่่�ยวชาญ ประกอบกัับความเห็็นพ้้องหรืือ 

ฉัันทามติิ (consensus) ของคณะผู้้�เชี่่�ยวชาญ บนพื้้�นฐานประสบการณ์์ทางคลิินิิก หรืือ

D2 หลัักฐานท่ี่�ได้้จากรายงานอนุุกรมผู้้�ป่่วยจากการศึกษาในประชากรต่่างกลุ่่�ม และคณะผู้้�ศึกษา

ต่่างคณะ อย่่างน้้อย 2 ฉบัับ
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การให้้น้ำำ�หนัักคำำ�แนะนำำ� (strength of recommendation)

	 กำหนดขึ้้�นโดยคำนึึงถึึงประสิิทธิิผล (effectiveness) ที่่�เป็็นเป้้าหมายสุุดท้้ายของเวชบริิการ ได้้แก่่ การมีี

ชีีวิิตที่่�ยืืนยาว (prolonged life) การลดการเจ็็บป่่วย (decreased morbidity) และการสร้้างเสริิมคุุณภาพชีีวิิต 

(improved quality of life) รวมทั้้�งคุุณภาพชีีวิิตโดยรวมของผู้้�ดููแลผู้้�ป่่วยด้้วย การกำหนดน้้ำหนักคำแนะนำ  

ตั้้�งอยู่่�บนพื้้�นฐานของการทบทวนหลักฐานเท่่าท่ี่�ค้้นคว้้ามาได้้ในปััจจุุบััน ประกอบกับฉัันทามติิ (systematic review 

and consensus of peer reviewers)

ระดัับ คำนิิยาม

++ “แนะนำอย่่างยิ่่�ง” (strongly recommend) 

+ “แนะนำ” (recommend) 

คืือ ความมั่่�นใจของคำแนะนำให้้ทำอยู่่�ในระดัับปานกลาง เนื่่�องจากมาตรการดัังกล่่าวอาจมีี

ประโยชน์์ต่่อผู้้�ป่่วยและอาจคุ้้�มค่่าในภาวะจำเพาะ (อาจไม่่ทำก็็ได้้ขึ้้�นอยู่่�กัับสถานการณ์์และ

ความเหมาะสม: น่่าทำ)

+/- “ไม่่แนะนำและไม่่คััดค้้าน” (neither recommend nor against)

คืือ ความมั่่�นใจยัังก้้ำกึ่่�งในการให้้คำแนะนำ เนื่่�องจากมาตรการดัังกล่่าวยัังมีีหลัักฐานไม่่เพีียง

พอในการสนัับสนุุนหรืือคััดค้้านว่่า อาจมีีหรืืออาจไม่่มีีประโยชน์์ต่่อผู้้�ป่่วย และอาจไม่่คุ้้�มค่่า 

แต่่ไม่่ก่่อให้้เกิิดอัันตรายต่่อผู้้�ป่่วยเพิ่่�มขึ้้�น ดัังนั้้�นการตัดสิินใจกระทำ ขึ้้�นอยู่่�กับปััจจัยอื่่�นๆ  

(อาจทำหรืืออาจไม่่ทำก็็ได้้)

- “ไม่่แนะนำ” (not recommend)

คืือ ความมั่่�นใจของคำแนะนำ ไม่่ให้้ทำอยู่่�ในระดัับปานกลาง เน่ื่�องจากมาตรการดังกล่่าวไม่่มีี

ประโยชน์์ต่่อผู้้�ป่่วยและไม่่คุ้้�มค่่า หากไม่่จำเป็็น (อาจทำก็็ได้้กรณีีมีีความจำเป็็น แต่่โดยทั่่�วไป 

“ไม่่น่่าทำ”)

- - “ไม่่แนะนำอย่่างยิ่่�ง/คััดค้้าน” (strongly not recommend / against)

คืือ ความมั่่�นใจของคำแนะนำไม่่ให้้ทำอยู่่�ในระดัับสููง เพราะมาตรการดัังกล่่าวอาจเกิิดโทษ 

หรืือก่่อให้้เกิิดอัันตรายต่่อผู้้�ป่่วย (ไม่่ควรทำ)
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คำำ�ย่่อที่่�ใช้บ้่่อย

6MWT 6-minute walk test

AAV Adeno-associated virus

ACEI Angiotensin-converting enzyme inhibitor

ADHD Attention deficit hyperactivity disorder

AFO Ankle foot orthosis

ALT Alanine aminotransferase

ARB Angiotensin II receptor blockers

ASO Antisense oligonucleotide

AST Aspartate aminotransferase

BMD Becker muscular dystrophy

BMD Bone mineral density

BMI Body mass index

CBT Cognitive behavioral therapy

CK Creatine kinase

CMRI Cardiac magnetic resonance imaging

COVID-19 Coronavirus disease of 2019

DMD Duchenne muscular dystrophy

DXA Dual-energy X-ray absorptiometry

ECG Electrocardiogram

FDA Food and drug administration

FVC Forced vital capacity

GGT Gamma-glutamyl transferase 
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IGRA Interferon gamma releasing assay

IQ Intelligence quotient 

Kg Kilogram 

LVEF Left ventricular ejection fraction

LVR Lung volume recruitment

MAC Manually assisted cough

MIE Mechanical insufflation-exsufflation

MLPA Multiplex ligation-dependent probe amplification

MRI Magnetic resonance imaging

NGS Next-generation sequencing

NIV Non-invasive ventilation

OT Occupational therapist

PCV Pneumococcal conjugate vaccine

PFT Pulmonary function test

PPSV Pneumococcal polysaccharide vaccine

RDA Recommended dietary allowance for age

REE Resting energy expenditure

SLP Speech language pathologist

TST Tuberculin skin test

TTCLIM Time to climb

TTRM Time to run/walk 10 meters test

TTSTAND Time to stand

WES Whole exome sequencing

WGS Whole genome sequencing
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ตารางสรุุปคำำ�แนะนำำ�

คำแนะนำ
คุุณภาพ
หลัักฐาน

น้้ำหนััก
คำแนะนำ

1. แนวทางการวิินิิจฉััยโรค DMD

คำแนะนำ 1.1 ตรวจค่่า CK ในเด็็กผู้้�ชายท่ี่�เข้้าได้้กัับข้้อใดข้้อหนึ่่�งต่่อไปนี้้� 

	 ตรวจพบค่่าตัับอัักเสบโดยบัังเอิิญ โดยไม่่มีีสาเหตุท่ี่�อธิิบายได้้ชััดเจน

	 มีีประวััติิครอบครััวเป็็นโรค DMD 

	 อาการที่�สงสััยโรค DMD ข้้อใดข้้อหนึ่่�งต่่อไปนี้้�

	 -	พั ฒนาการกล้้ามเนื้้�อมััดใหญ่่ล่่าช้้า ทั้้�งนี้้�อาจพบภาวะพููดช้้าร่่วมด้้วยได้้

	 -	ตร วจพบ Gowers sign หรืือ toe walking โดยเฉพาะอายุุ <5 ปีี 

B1 ++

คำแนะนำ 1.2 ตรวจ MLPA for DMD deletion/duplication เป็็นอัันดัับแรกในผู้้�ป่่วย

ที่่�สงสััยโรค DMD และค่่า CK สููงผิิดปกติิ

B1 ++

คำแนะนำ 1.3 ตรวจพยาธิิวิิทยากล้้ามเนื้้�อ ในผู้้�ป่่วยท่ี่�สงสััยโรค DMD และค่่า CK สููง

ผิิดปกติิ แต่่ตรวจไม่่พบความผิิดปกติิจาก MLPA และเข้้าได้้กัับข้้อใดข้้อหนึ่่�งต่่อไปนี้้�

	 ไม่่สามารถเข้้าถึึงการตรวจทางพัันธุุศาสตร์์ 

	 ไม่่พบความผิิดปกติิจากผลการตรวจทางพัันธุุศาสตร์์

	 ผลการตรวจทางพัันธุุศาสตร์์ไม่่แน่่ชััดว่่าสััมพัันธ์์กัับการเกิิดโรคหรืือไม่่ 

	 (Variant of Unknown Significance, VUS)

	 ผู้้�ป่่วยท่ี่�ต้้องได้้รัับการวินิิจฉััยแยกโรคอย่่างรวดเร็็ว

	 ผู้้�ป่่วยท่ี่�มีีอาการทางคลิินิิกไม่่ตรงไปตรงมา

	 เป็็นส่่วนหนึ่่�งในงานวิิจััย

B4 +

2. แนวทางการรัักษาโรค DMD

คำแนะนำ 2.1 การรักษาผู้้�ป่่วยโรค DMD ด้้วยยา glucocorticosteroid โดยเริ่่�ม 

ให้้ตั้้�งแต่่มีีอาการกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง (อายุุประมาณ 4-5 ปีี) และให้้ต่่อเน่ื่�องตลอดชีีวิต

A1 ++

คำแนะนำ 2.2 คััดกรองการติิดเชื้้�อก่่อนการรักษาด้้วยยา glucocorticosteroid  

ในผู้้�ป่่วยโรค DMD และให้้วััคซีีนเสริิมในโรคที่่�ผู้้�ป่่วยยัังไม่่มีีภูมิิคุ้้�มกััน

D1 +

3. แนวทางการดููแลภาวะแทรกซ้้อนโรค DMD

ระบบกล้้ามเนื้้�อและการเคลื่่�อนไหว

คำแนะนำ 3.1 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินและดููแลโดยทีีมสหวิิชาชีีพอย่่างสม่่ำเสมอ 

เพื่่�อผลลัพธ์์การรักษาท่ี่�ดีี และเพิ่่�มประสิิทธิิภาพการทำงานของกล้้ามเนื้้�อและการ

เคลื่่�อนไหว

D1 ++

คำแนะนำ 3.2 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินและติิดตามอาการทางกล้้ามเนื้้�อด้้วยการ

ตรวจเชิิงปริิมาณท่ี่�เป็็นมาตรฐานโดยแพทย์์หรืือผู้้�ได้้รัับการฝึึกฝนการตรวจ 

A2 ++
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คำแนะนำ
คุุณภาพ
หลัักฐาน

น้้ำหนััก
คำแนะนำ

คำแนะนำ 3.3 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการป้้องกัันภาวะข้้อติิดและผิิดรููป

3.3.1 แนะนำให้้ทำการยืืดเหยีียดลำตััวเป็็นประจำอย่่างน้้อย 4–6 ครั้้�ง/สััปดาห์์ เน้้นท่ี่�

ข้้อเท้้า เข่่า และสะโพก และทำการยืืดเหยีียดเพิ่่�มเติิมที่่�ข้้อมืือ มืือ และคอ หากการ

ประเมิินพบว่่ามีีความจำเป็็น 

3.3.2 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยใส่่ ankle-foot orthoses (AFOs) ขณะนอนหลับ เพื่่�อลดการ

ยึึดติิดและผิิดรููปของข้้อเท้้า ทั้้�งนี้้�ควรระมััดระวัังแผลกดทัับขณะใส่่ แต่่ไม่่ควรใช้้ AFOs 

เพื่่�อใส่่ช่่วยเดิินในผู้้�ป่่วยท่ี่�ยัังเดิินได้้ 

3.3.3 ในผู้้�ป่่วยที่่�เริ่่�มมีีการยึึดติิดของข้้อเท้้า ควรพิิจารณาการใส่่เฝืือกแบบ serial casting 

หรืือ progressive stretching splint ตามความเหมาะสมในแต่่ละราย

B3 +

คำแนะนำ 3.4 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับคำแนะนำในการออกกำลัังกาย 

3.4.1 นัักกายภาพบำบััดควรกำหนดโปรแกรมการออกกำลัังกาย รวมทั้้�งสอนการหายใจ 

(breathing exercise) ที่่�เหมาะสมต่่อผู้้�ป่่วยโรค DMD ในแต่่ละราย และติิดตามอย่่าง

ต่่อเน่ื่�อง 

3.4.2 แนะนํําการออกกํําลัังกายแบบ submaximal aerobic เช่่น ปั่่�นจัักรยานอยู่่�กับ

ที่่�การออกกํําลัังกายในน้้ำ

3.4.3 ควรหลีีกเลี่่�ยงการออกกํําลัังกายแบบแรงต้้านสููง (high resistance exercise) 

หรืือหนัักเกิินไป (overexertion) หรืือการออกกํําลัังกายที่่�มีีการหดตััวแบบความยาว

ของกล้้ามเนื้้�อเพิ่่�มขึ้้�น (eccentric contraction)

B3 +

คำแนะนำ 3.5 ผู้้�ป่่วยโรค DMD ควรได้้รัับการประเมิินและรัักษาความเจ็็บปวดของ 

กล้้ามเนื้้�อในทุุกช่่วงอายุุ

D1 +

ระบบทางเดิินอาหารและภาวะโภชนาการ

คำแนะนำ 3.6 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับคำแนะนำด้้านโภชนาการ

3.6.1 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินภาวะทางโภชนาการ โดยแพทย์์หรืือผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้าน

โภชนาการ ตั้้�งแต่่เริ่่�มได้้รัับการวินิิจฉััย และติิดตามอย่่างต่่อเน่ื่�องตามความเหมาะสม 

3.6.2 ควรติิดตามประเมิินน้้ำหนััก ส่่วนสููง weight for height และ body mass index 

(BMI) ในทุุกครั้้�งท่ี่�ผู้้�ป่่วยมาโรงพยาบาล 

	 หากผู้้�ป่่วยยืืนไม่่ได้้ ให้้ประเมิินความยาวท่่านอน และใช้้ weight for height/length

	 หากวััดความสููง/ความยาวไม่่ได้้ พิิจารณาวััดเส้้นรอบวงแขน (mid upper arm  

	 circumference) แทน

3.6.3 แนะนำการรับประทานอาหารที่�มีีปริิมาณพลังงาน โปรตีีน คาร์์โบไฮเดรต ไขมััน 

แร่่ธาตุุ และวิิตามิินอย่่างเหมาะสม โดยอ้้างอิิงตามปริิมาณสารอาหารที่่�ควรได้้รัับประจำ

วัันสำหรับคนไทย พ.ศ. 2563 (Dietary Reference Intake for Thais, Thai DRI 2020)

C1

D1

D1

+

+

+
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คำแนะนำ
คุุณภาพ
หลัักฐาน

น้้ำหนััก
คำแนะนำ

3.6.4 ประเมิินปริิมาณการบริโภคแคลเซีียม และติิดตาม serum 25-hydroxy- 

vitamin D ปีีละ 1 ครั้้�ง และให้้การรักษาภาวะพร่่องวิิตามิินดีี (< 30 นก./มล.)

D1 +

คำแนะนำ 3.7 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับคำแนะนำด้้านระบบทางเดิินอาหาร

3.7.1 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการประเมิินโดยแพทย์์โรคระบบทางเดิินอาหาร เม่ื่�อ 

สงสััยว่่าผู้้�ป่่วยมีีอาการดัังต่่อไปนี้้� ท้้องผููก (constipation) โรคกรดไหลย้้อน (gastro-

esophageal reflux, GERD) การเคลื่่�อนไหวลำไส้้ผิิดปกติิ (dysmotility) หรืือ  

มีีความจำเป็็นในการใส่่ gastrostomy tube

3.7.2 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินเพ่ื่�อคััดกรองภาวะกลืืนลำบาก (dysphagia) อย่่าง

สม่่ำเสมอในระยะเดิินไม่่ได้้

3.7.3 แนะนำให้้ให้้คำปรึึกษาเรื่่�องการใส่่สายให้้อาหารทางหน้้าท้้อง (gastrostomy 

tube) เม่ื่�อมีีข้้อบ่่งชี้้�

D1 +

ระบบไหลเวีียนโลหิิต

คำแนะนำ 3.8 การตรวจคล่ื่�นไฟฟ้้าหััวใจ (electrocardiogram, ECG) 

3.8.1 ตรวจ ECG เพื่่�อเป็็น baseline ตั้้�งแต่่ได้้รัับการวินิิจฉัยโรค DMD 

3.8.2 ตรวจ ECG ทุุก 1 ปีี ในทุุกระยะของโรค

3.8.3 พิิจารณาตรวจ ECG หากมีีอาการของการทำงานของหััวใจที่�แย่่ลง หรืือตามคำ

แนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ

B2

D1

D1

++

++

++

คำแนะนำ 3.9 ในการตรวจการตรวจหััวใจด้้วยคลื่่�นเสีียงความถี่่�สููง (echocardiogram) 

3.9.1 ตรวจ echocardiogram เพื่่�อเป็็น baseline เม่ื่�อผู้้�ป่่วยอายุุ 6-7 ปีี

3.9.2 พิิจารณาตรวจติิดตาม echocardiogram เป็็นระยะ ทั้้�งนี้้�ขึ้้�นกัับบริิบทความเหมาะ

สมของสถานพยาบาล

3.9.3 พิิจารณาตรวจ echocardiogram หากมีีอาการของการทำงานของหััวใจที่�แย่่ลง 

หรืือตามคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ

B1 +

คำแนะนำ 3.10 อาจพิจารณาตรวจ Cardiac Magnetic Resonance Imaging (CMRI) 

ตามคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ 

B2 +/-

คำแนะนำ 3.11 อาจพิิจารณาตรวจคััดกรอง 24-hour Holter ทุุก 1-3 ปีี โดย 

ขึ้้�นกัับอายุุ เม่ื่�อผู้้�ป่่วยมีีอาการใจสั่่�น หรืือตรวจพบ left ventricular function  

ผิิดปกติิ หรืือมีี myocardial fibrosis หรืือตามคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรค 

หััวใจ 

D1 +/-
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คำแนะนำ 3.12 การให้้ยาชะลอความเสื่่�อมโรคหััวใจ พิิจารณาให้้ยากลุ่่�ม angiotensin- 
converting enzyme inhibitor (ACEI) หรืือ angiotensin II receptor blocker 
(ARB) เป็็นยาตััวแรก (first-line therapy) เม่ื่�อผู้้�ป่่วยโรค DMD มีีอาการดังต่่อไปนี้้�
	 เมื่่�อผู้้�ป่่วยเริ่่�มแสดงอาการหัวใจล้้มเหลว หรืือมีี LVEF < 55%
	 มีีหลัักฐานความผิิดปกติิของหััวใจจากการตรวจวินิิจฉัยด้้วยวิิธีีต่่าง ๆ
	 เมื่่�อผู้้�ป่วยอายุุตั้้�งแต่่ 10 ปีีขึ้้�นไป แม้้ไม่่มีีอาการทางระบบไหลเวีียนโลหิตหรืือ LVEF ปกติิ
	 พิิจารณาให้้ตามคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ  

A1 +

คำแนะนำ 3.13 ควรพิจารณาให้้ยากลุ่่�ม Beta-blocker เมื่่�อพบหลัักฐานของการมีีหััวใจ
ล้้มเหลว หรืือเริ่่�มมีี ventricular dysfunction โดยปรัับขนาดยาตามคำแนะนำของ
แพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ 

A1 ++

คำแนะนำ 3.14 พิิจารณาให้้ยากลุ่่�ม antithrombotic ในผู้้�ป่่วยท่ี่�มีี severe ventricular 
dysfunction และมีีการเคลื่่�อนไหวร่่างกายน้้อย (immobility) หรืือตามคำแนะนำของ
แพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านโรคหััวใจหรืือผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคเลืือด 

B1 +

คำแนะนำ 3.15 ผู้้�ป่่วยโรค DMD ควรได้้รัับการประเมิินด้้านหััวใจก่่อนดมยาสลบ  
ถ้้าผู้้�ป่่วยมีีอาการหรืืออาการแสดงอยู่่�แล้้ว ควรได้้รัับการประเมิินซ้้ำก่่อนดมยาสลบ

D1 +

คำแนะนำ 3.16 การตรวจคัดักรองเพื่่�อประเมินิภาวะหัวัใจในผู้้�หญิงิที่่�เป็็นพาหะของโรค DMD 
3.16.1 อาจพิจารณาตรวจ ECG และ/หรืือ echocardiogram โดยเริ่่�มต้้นในวััยผู้้�ใหญ่่
ตอนต้้น 
3.16.2 อาจพิจารณาให้้ติิดตามคััดกรอง ECG และ/หรืือ echocardiogram อย่่างต่่อ
เนื่่�องทุุก 3-5 ปีี หากผลคัดกรองไม่่พบความผิิดปกติิ
3.16.3 อาจพิจารณาตรวจ CMRI ตามคำแนะนำแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ เม่ื่�อผล 
คััดกรองพบความผิิดปกติิ 

D1 +/-

ระบบหายใจและการนอนหลััั�บ

คำแนะนำ 3.17 การทดสอบสมรรถภาพปอด (Pulmonary function test, PFT)
3.17.1 ให้้ประเมิินจากอาการทางระบบหายใจอย่่างสม่่ำเสมอ และเม่ื่�อสงสััยความผิิด
ปกติิของการหายใจ ควรพิจารณาตรวจเลืือดเพ่ื่�อประเมิินระดัับก๊๊าซในเลืือดและระดัับ
เกลืือแร่่เพิ่่�มเติิม
3.17.2 เริ่่�มการตรวจ PFT เม่ื่�อผู้้�ป่่วยให้้ความร่่วมมืือในการตรวจ หรืือเมื่่�อผู้้�ป่่วยอายุุ
ตั้้�งแต่่ 6 ปีีขึ้้�นไปซึ่่�งคาดว่่ามีีเทคนิิคการตรวจที่�เหมาะสม
3.17.3 การประเมิิน PFT ได้้แก่่ Force Vital Capacity (FVC) จาก spirometry เป็็น
หลััก และพิิจารณาตรวจ negative inspiratory force หรืือ maximal inspiratory 
pressure (NIF หรืือ MIP), maximal expiratory pressure (MEP), peak cough 
flow (PCF) หากสามารถทำได้้
3.17.4 ตรวจติิดตาม PFT ทุุก 6-12 เดืือนในระยะเดิินได้้ และทุุก 6 เดืือนในระยะเดิิน
ไม่่ได้้ ควรพิจารณาตรวจติิดตาม PFT บ่่อยขึ้้�นในผู้้�ป่่วยท่ี่�มีีอาการทางระบบหายใจ หรืือ
มีีโรคทางระบบหายใจอื่่�นร่่วมด้้วย

A1 ++
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คำแนะนำ 3.18 การขยายปอดและขับัเสมหะ (lung expansion and airway clearance 

therapy)

3.18.1 ผู้้�ป่่วยโรค DMD ทุุกคนควรได้้รัับการสอนการขยายปอดและขัับเสมหะ เพื่่�อ

ฝึึกฝนตั้้�งแต่่ระยะแรกเริ่่�มของโรคอย่่างเต็็มที่่�และสม่่ำเสมอ

3.18.2 พิิจารณาทำ lung volume recruitment (LVR) และ/หรืือให้้การช่่วยไอด้้วย

เทคนิิคหรืืออุุปกรณ์์ต่่าง ๆ เม่ื่�อประสิิทธิิภาพของการไอลดลง หรืือมีีความผิิดปกติิข้้อใด

ข้้อหนึ่่�งต่่อไปนี้้�

	 แนะนำให้้เริ่่�มทำ LVR อย่่างสม่่ำเสมอเม่ื่�อ FVC < 60% predicted 

	 แนะนำเริ่่� ม ให้้การช่่ วยไอเมื่่� อ  FVC < 50% pred ic ted หรืือ  PCF <  

	 270 ลิิตร/นาทีี หรืือ MEP < 60 ซม.น้้ำ หรืือมีีภาวะ hypoventilation

A1 ++

คำแนะนำ 3.19 การประเมิินการนอนหลับ และการช่่วยหายใจขณะนอนหลับ 

3.19.1 พิิจารณาส่่งตรวจ overnight pulse oximetry และ capnometry ในกรณีี

ต่่อไปนี้้�

	 สงสััยหรืือมีีอาการของภาวะ obstructive sleep apnea หรืือ sleep-disordered  

	 breathing ได้้แก่่

	 -	ผู้้�ป่ ่วยเริ่่�มมีีความผิิดปกติิของการนอนหลัับ เช่่น มีีอาการกรน หายใจแผ่่วหรืือ 

		หยุ  ดหายใจขณะหลัับ มีีอาการปวดศีีรษะตอนเช้้า เบื่่�ออาหาร หรืือง่่วงมากขึ้้�น 

		  ในเวลากลางวััน 
	 -	ผู้้�ป่ ่วยที่่�ไม่่สามารถรายงานอาการผิิดปกติิของตััวเองได้้ ต้้องอาศััยการสัังเกตของ 
		ผู้้�ดู  ูแลเกี่่�ยวกัับความเปลี่่�ยนแปลงในชีีวิิตประจำวััน เช่่น ความเปลี่่�ยนแปลง 
		ด้  ้านจิิตใจหรืืออารมณ์์ อ่่อนเพลีียช่่วงกลางวััน หงุุดหงิิดง่่าย สมาธิิและความจำ 
		  ถดถอย
	 FVC < 50% predicted ถึึงแม้้ว่่าผู้้�ป่่วยยัังอยู่่�ในระยะเดิินได้้ก็็ตาม
	 ผู้้�ป่่วยในระยะเดิินไม่่ได้้ท่ี่�มีีกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงมากขึ้้�น
	 ผู้้�ป่่วยที่่�มีีน้้ำหนัักเพิ่่�มขึ้้�นหรืือมีีภาวะ cushingoid หลัังได้้รัับการรัักษาด้้วยยา  

	 glucocorticosteroid 
3.19.2 พิิจารณาส่่งต่่อผู้้�ป่่วยให้้กุุมารแพทย์์โรคระบบการหายใจ เพื่่�อพิิจารณาให้้การ
รัักษาด้้วย non-invasive ventilation (NIV) ในกรณีีต่่อไปนี้้� 
	 มีีอาการหรืืออาการแสดงของภาวะหายใจต่่ำขณะหลับั (nocturnal hypoventilation)
	 มีีความผิิดปกติิของ overnight pulse oximetry และ capnometry 
	 มีีความผิิดปกติิของ PFT ได้้แก่่ FVC < 50% predicted หรืือ NIF (MIP) < 60 ซม.น้้ำ
	 ขณะต่ื่�น SpO

2
 < 95% (room air) หรืือ P

a
CO

2
 หรืือ P

et
CO

2
 หรืือ P

tc
CO

2
 > 45 มม.ปรอท  

	หรืื อ HCO
3
- > 27 มิิลลิิโมล/ลิิตร

A1 ++
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3.19.3 พิิจารณาส่่งต่่อผู้้�ป่่วยให้้กุุมารแพทย์์โรคการนอนหลัับเมื่่�อผลการตรวจ pulse 

oximetry และ capnometry ไม่่พบความผิิดปกติิชััดเจน แต่่มีีอาการหรืืออาการแสดง

ของ nocturnal hypoventilation หรืือมีีความผิิดปกติิอ่ื่�น ๆ ดัังข้้างต้้น เพื่่�อพิิจารณา

ทำ polysomnography และ NIV titration ต่่อไป

3.19.4 พิิจารณาตรวจติิดตามประเมิินการนอนหลัับทุุก 6-12 เดืือน ในผู้้�ป่่วยที่่�ยััง 

ไม่่ได้้ใช้้เคร่ื่�องช่่วยหายใจ หรืือทุุก 1 ปีี ในผู้้�ที่�ใช้้เคร่ื่�องช่่วยหายใจชนิิด NIV 

A1 ++

คำแนะนำ 3.20 ปรึกึษากุุมารแพทย์์โรคระบบการหายใจ เพื่่�อพิิจารณาเจาะคอ (trache-

ostomy) ในกรณีีต่่อไปนี้้�

	 มีีอาการสูดสำลัักบ่่อยจาก severe bulbar dysfunction

	 ต้้องใช้้ NIV > 16 ชั่่�วโมงต่่อวััน 

	 ไม่่สามารถแก้้ไขภาวะ hypoxia, hypercapnia ด้้วยการใช้้ NIV ได้้

	 ไม่่สามารถถอดท่่อช่่วยหายใจได้้ (failed extubation) เป็็นเวลา ≥2 สััปดาห์์

	 มีีทางเดิินหายใจส่่วนบนอุุดกั้้�นแบบรุนแรง เช่่น severe midface hypoplasia

	 ตััดสิินใจร่่วมกัันระหว่่างผู้้�ป่่วย ผู้้�ดููแล และทีีมผู้้�รักษา เพื่่�อให้้การรักษาแบบประคัับ 

	 ประคอง (palliative care)

B2 +

คำแนะนำ 3.21 ให้้วััคซีีนเพื่่�อป้้องกัันการติิดเชื้้�อในระบบหายใจ ตามแนวทางของ 

สมาคมโรคติิดเชื้้�อในเด็็กแห่่งประเทศไทย 

3.21.1 วััคซีีนไข้้หวัดใหญ่่ (inactivated influenza vaccine) ปีีละ 1 ครั้้�ง

3.21.2 วััคซีีนป้้องกัันโรค COVID-19 

3.21.3 วััคซีีน invasive pneumococcal disease (PCV13 และ PPSV23) 

A1 ++

คำแนะนำ 3.22 การดูแลในภาวะเจ็็บป่่วยฉุุกเฉิิน

3.22.1 ข้้อบ่่งชี้้�ว่่าผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการช่่วยเหลืือด้้วย NIV อย่่างเร่่งด่่วน ได้้แก่่ 

	 ภาวะออกซิิเจนในเลืือดต่่ำ SpO
2
 < 95%

	 ภาวะคาร์์บอนไดออกไซด์์คั่่�ง P
a
CO

2
 > 45 มม.ปรอท

	 มีีอััตราการหายใจเร็็วหรืือช้้าผิิดปกติิ หรืือมีีอาการเหนื่�อย

3.22.2 หลีีกเล่ี่�ยงการให้้ออกซิิเจนเพีียงอย่่างเดีียวโดยไม่่มีีการช่่วยหายใจ เน่ื่�องจาก 

ผู้้�ป่่วยโรค DMD อาจสูญเสีียกลไกการกระตุ้้�นการหายใจจาก hypoxic drive ซึ่่�งพบได้้

ในรายท่ี่�มีีภาวะคาร์์บอนไดออกไซด์์คั่่�งเป็็นเวลานาน

3.22.3 ควรมีีการปรัับขนาดยา glucocorticosteroid ตามภาวะเครีียด (stress) เช่่น 

การเจ็็บป่่วยรุุนแรง การบาดเจ็็บ การผ่่าตััด หรืือเม่ื่�อสงสััยว่่ามีีภาวะวิิกฤตต่่อมหมวกไต 

(adrenal crisis) เน่ื่�องจากผู้้�ป่่วยท่ี่�ได้้รัับยาสเตีียรอยด์์มาเป็็นระยะเวลานาน อาจเกิิด

ภาวะกดการทำงานของต่่อมหมวกไต (adrenal suppression)

D1 +
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ระบบประสาทส่่วนกลาง สติิปััญญา การเรีียนรู้้� พฤติิกรรม และจิิตสัังคม

คำแนะนำ 3.23 คำแนะนำด้้านสติิปััญญา การเรีียนรู้้� พฤติิกรรม และจิิตสังคม 

3.23.1 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการประเมิินด้้านพััฒนาการ และสติิปััญญา โดยแพทย์์หรืือ

ผู้้�เชี่่�ยวชาญทางด้้านพััฒนาการ โดยเริ่่�มประเมิินตั้้�งแต่่ได้้รัับการวินิิจฉััย หรืือก่่อนเข้้า

โรงเรีียน

3.23.2 ผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�สงสััยภาวะพููดช้้า ควรได้้รัับการประเมิินโดยแพทย์์ นัักกิิจกรรม

บำบััด (occupational therapist, OT) หรืือ นัักแก้้ไขการพููด (speech language 

pathologist, SLP)

3.23.3 แนะนำให้้ตรวจคััดกรองโรค autistic spectrum disorder ในผู้้�ป่่วยที่่�พููดช้้า  

มีีการทำพฤติิกรรมซ้้ำๆ หรืือผู้้�ดูแลของผู้้�ป่่วยมีีความกัังวล 

D1 +

ระบบต่่อมไร้้ท่่อ

คำแนะนำ 3.24 ด้้านการเจริิญเติิบโต

3.24.1 แนะนำให้้ติิดตามการเจริิญเติิบโตด้้วย growth curve ทุุก 6 เดืือน จนเข้้าสู่่�วัย

เจริิญพัันธุ์์�และถึึงความสููงสุุดท้้าย (final height)

3.24.2 เมื่่�อผู้้�ป่่วยถึึงวััยที่่�ไม่่สามารถยืืนได้้ แนะนำติิดตามการเจริิญเติิบโตด้้วยการวััดค่่า

อื่่�นๆ ได้้แก่่ arm span, ulnar length, tibial length และการวััดเฉพาะส่่วน (seg-

mentally measured recumbent length) 

3.24.3  แนะนำให้้ปรึึกษาผู้้�เชี่่�ยวชาญทางด้้านต่่อมไร้้ท่่อ เม่ื่�ออััตราการเจริิญเติิบโตมีีแนว

โน้้มเบ่ี่�ยงเบนออกจากค่่าปกติิจนข้้ามเส้้นเปอร์์เซ็็นไทล์์ หรืือ ความสููงน้้อยกว่่าเปอร์์เซ็็น

ไทล์์ท่ี่� 3 หรืืออััตราความสููง < 4 ซม./ปีี 

D1 +

คำแนะนำ 3.25 การเข้้าสู่่�วัยเจริิญพัันธุ์์�

3.25.1 ติิดตามการเข้้าสู่่�วัยหนุ่่�มสาวด้้วย Tanner stage ทุุก 6 เดืือน ตั้้�งแต่่อายุุ 9 ปีี 

จนเข้้าสู่่�วัยเจริิญพัันธุ์์�และถึึงความสููงสุุดท้้าย (final height)

3.25.2 ปรึึกษาผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านต่่อมไร้้ท่่อ เม่ื่�อผู้้�ป่่วยมีีภาวะพััฒนาการทางเพศช้้า คืือ 

มีีปริิมาตรของอััณฑะ (testicular volume) < 4 ลบ.ซม. เม่ื่�ออายุุ 14 ปีี

D1 +/-

คำแนะนำ 3.26 ภาวะขาดฮอร์์โมนต่่อมหมวกไต (Adrenal Insufficiency)

3.26.1 แนะนำให้้ hydrocortisone ขนาด stress dose (50–100 มก./ตร.ม./วััน) 

เมื่่�อผู้้�ป่่วยเจ็็บป่่วย บาดเจ็็บอย่่างรุุนแรง หรืือต้้องเข้้ารัับการผ่่าตััด ในผู้้�ป่่วยที่่�ได้้รัับยา 

glucocorticoid นานกว่่า 2 สััปดาห์์ขึ้้�นไป

3.26.2 แนะนำให้้ค่่อยๆ ลดขนาดเม่ื่�อมีีความจำเป็็นต้้องหยุดใช้้ยา โดยไม่่ควรหยุดทัันทีี 

โดยใช้้ PJ Nicholoff Steroid Protocol

D1 +
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คำแนะนำ 3.27 การป้้องกัันภาวะกระดููกพรุน (osteoporosis) 

3.27.1 สอบถามอาการปวดหลังหรืือภาวะกระดููกหัักทุุกครั้้�งท่ี่�มาติิดตามการรักษา 

3.27.2 สอบถามภาวะโภชนาการ โดยเฉพาะการกินอาหารที่�มีีส่ว่นประกอบของแคลเซีียม 

วิิตามิินดีี ทุุกครั้้�งมาติิดตามการรักษา 

3.27.3 ตรวจเลืือดเพื่่�อวััดระดัับ 

	 แคลเซีียม (Ca) ฟอสเฟต (P) แมกนีีเซีียม (Mg) alkaline phosphatase (ALP) และ 

	พ าราไทรอยด์์ฮอร์์โมน (PTH) ในครั้้�งแรกเพื่่�อเป็็น baseline และติิดตามตามความ 

	 เหมาะสม

	 ตรวจวัดระดัับวิิตามิินดีีในเลืือด ตั้้�งแต่่ได้้รัับการวินิิจฉัยและตรวจติิดตาม

3.27.4 พิิจารณาตรวจ lumbar spine bone mineral density, LS-BMD โดย  

dual-energy X-ray absorptiometry (DXA) scan ตั้้�งแต่ไ่ด้ร้ับัวินิิจิฉัยั และตรวจติดิตาม

ปีีละ 1 ครั้้�ง

3.27.5 ตรวจทางรัังสีีวิทยา lateral thoracolumbar spine ตั้้�งแต่่ได้้รัับวิินิิจฉัย และ

	 ติิดตามทุุก 1 ปีี ถ้้าผู้้�ป่่วยได้้รัับการรักษาด้้วยยา glucocorticosteroid

	 ติิดตามทุุก 2-3 ปีี ถ้้าผู้้�ป่่วยไม่่ได้้รัับการรักษาด้้วยยา glucocorticosteroid

	 ตรวจติิดตาม เม่ื่�อผู้้�ป่่วยปวดหลัง หรืือมีีการลดลงของ LS-BMD Z score ≥ 0.5  

	 ในช่่วงเวลา 12 เดืือน

D1 +

คำแนะนำ 3.28 แนะนำปรึึกษากุุมารแพทย์์ต่่อมไร้้ท่่อเม่ื่�อผู้้�ป่่วยมีีภาวะเปราะบางของ

กระดููกอย่่างมีีนัยสำคััญ (significant bone fragility)

3.28.1 ในระยะ stabilization phase แนะนำให้้การรักษาโดย bisphosphonate ทาง

เส้้นเลืือดดำเป็็นการรักษาแรก (first-line)

3.28.2 หลัังได้้รัับการรักษาด้้วยด้้วย bisphosphonate ทางเส้้นเลืือดดำ แนะนำติิดตาม 

การรักษา ดัังนี้้�

	 thoracolumbar spine ทุุก 1 ปีี

	 Spine BMD โดย DXA scan และตรวจวัดระดัับวิิตามิินดีี ทุุก 6 เดืือน

	 สอบถามอาการปวดหลังและภาวะโภชนาการการบริโภควิิตามิินดีีและแคลเซีียม  

	ทุ ุก 6 เดืือน

3.28.3 ถ้้ามีีภาวะพร่่องแคลเซีียม และวิิตามิินดีี ให้้การรักษาด้้วยยา

3.28.4 ในระยะ maintenance phase แนะนำให้้การรักษาด้้วย bisphosphonate 

ทางเส้้นเลืือดดำต่่อไป แต่่ปรัับลดขนาดยาลง โดยคำนึึงถึึงสภาวะกระดููกพรุุนของผู้้�ป่่วย 

และคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคต่่อมไร้้ท่่อ

D1 +/-
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ระบบกระดููกและข้้อ

คำแนะนำ 3.29 การรักษาภาวะข้้อติิด (contracture)
3.29.1 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการตรวจการเคลื่่�อนไหวของข้้อต่่างๆ ทุุกครั้้�งท่ี่�มาติิดตามการ
รัักษา
3.29.2 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการใส่่เฝืือกแบบต่่อเน่ื่�อง กรณีีที่� serial casting ไม่่ได้้ผล หาก
จะพิิจารณาผ่่าตััดแก้้ไขการยึึดติิดของข้้อเท้้าและเอ็็นร้้อยหวาย ควรเป็็นความเห็็นร่่วม
ระหว่่างแพทย์์ออร์์โธปิิดิิกส์์ และแพทย์์เวชศาสตร์์ฟื้้�นฟูู โดยต้้องมีีการประเมิินอย่่าง
ละเอีียด โดยเฉพาะกํําลัังของกล้้ามเนื้้�อเหยีียดเข่่า (quadriceps) และกล้้ามเนื้้�อเหยีียด
สะโพก (hip extensor) โดยต้้องมีีกําลัังตั้้�งแต่่ MRC grade 4/5 (medical research 
council, MRC) เพราะการผ่่าตััดในกรณีีที่�กล้้ามเนื้้�อข้้างต้้นอ่่อนแรงอาจส่่งผลให้้เด็็กสููญ
เสีียความสามารถในการเดิินจนต้้องใช้้รถเข็็น โดยสููญเสีียกลไกชดเชยอาการอ่่อนแรง 
(compensated gait) จากกลไก ankle plantar flexion-knee extension couple 
นอกจากนี้้�ต้้องมีีการวางแผนร่่วมกัับผู้้�ปกครอง เพื่่�อรัับฟัังความคิิดเห็็นอย่่างรอบด้้านทั้้�ง
ข้้อดีีและข้้อจํํากััด
3.29.3 การผ่่าตััดแก้้ไขการยึึดติิดของข้้อเท้้าในระยะเดิินไม่่ได้้ อาจช่่วยให้้ผู้้�ป่่วยใส่่
รองเท้้า หรืือวางเท้้าบนรถเข็็นได้้ โดยแนะนำให้้ใส่่ anklefoot orthosis หลัังการผ่่าตััด
3.29.4 ไม่่แนะนำให้้ผ่่าตััดแก้้ไขการยึดติิดของข้้อเท้้า ในระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้าย
3.29.5 ไม่่แนะนำให้้ผ่่าตััดแก้้ไขบริเวณข้้อสะโพก และหััวเข่่า 

D1 +

คำแนะนำ 3.30 การดูแลรักษากระดููกสัันหลังคด (scoliosis)
3.30.1 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการตรวจร่่างกายกระดููกสัันหลััง หรืือประเมิินทางรัังสีีวิิทยา  
ทุุก 6-12 เดืือน เม่ื่�อกระดููกยัังเจริิญไม่่เต็็มที่่� และ ทุุก 1-2 ปีี เม่ื่�อกระดููกเจริิญเต็็มท่ี่�แล้้ว 
3.30.2 พิิจารณาปรึึกษาแพทย์์เวชศาสตร์์ฟื้้�นฟูู เพื่่�อยืืดเหยีียดและออกกํําลัังกาย 
กล้้ามเนื้้�อหลัังและกล้้ามเนื้้�อแกนกลางลํําตััว พิิจารณาปรัับที่่�นั่่�งบนรถเข็็นหรืือเก้้าอี้้�นั่่�ง
อย่่างเหมาะสม (modified seating) หรืือจััดทํําที่่�นั่่�งหล่่อตััดเฉพาะราย (custom 
molded seating) เพื่่�อชะลอโอกาสเกิิดภาวะกระดููกสัันหลังคด
3.30.3 พิิจารณาส่่งปรึึกษาศััลยแพทย์์ออร์์โธปิิดิิกส์์ เม่ื่�อมีีภาวะกระดููกสัันหลัังคดที่่�มีี 
Cobb’s angle > 20-30° ในผู้้�ที่�ยัังไม่่เข้้าสู่่�วัยเจริิญพัันธุ์์�และไม่่ได้้รัับการรักษาด้้วยยา 
glucocorticoid ในผู้้�ป่่วยระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงต้้น

D1 +

คำแนะนำ 3.31 การดูแลรักษากระดููกหััก (fracture)
3.31.1 ในระยะเดิินได้้ ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการรัักษาอย่่างเต็็มที่่� พิิจารณารัักษาด้้วย inter-
nal หรืือ external fixation เพื่่�อให้้สามารถกลัับมาเดิินได้้ให้้เร็็วท่ี่�สุุด
3.31.2 ในระยะเดิินไม่่ได้้ พิิจารณาการเข้้าเฝืือกและควบคุุมความเจ็็บปวดในกระดููกขา 
อาจพิจารณาผ่่าตััด internal fixation ในผู้้�ป่่วยท่ี่�มีีความจำเป็็นหรืือมีีกระดููกหัักแบบ
ไม่่คงท่ี่� (unstable fracture)

D1 +
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ยาที่่�ควรหลีีกเลี่่�ยง

คำแนะนำ 3.32 หลีีกเล่ี่�ยงการใช้้ยาสลบ succinylcholine หรืือ ยาดมสลบ (inhala-

tional anesthetics)

B1 +

4. แนวทางการให้้คำแนะนำทางพัันธุุศาสตร์์โรค DMD

คำแนะนำ 4.1 เมื่่�อผู้้�ป่่วยได้้รัับการยืืนยัันผลการวินิิจฉัยแล้้วทางพัันธุุกรรมแล้้ว มารดา

และสมาชิิกในครอบครััวที่่�มีีความเส่ี่�ยงควรได้้รัับการตรวจเลืือดเพื่่�อหาพาหะของโรค

D1 ++



แผนภูมิสรุปแนวทางการวินิจฉัย การดูแลรักษาและการส่งต่อผู้เชี่ยวชาญ

พิจารณาตรวจพาหะของโรคในมารดาและ

สมาชิกในครอบครัวที่มีความเสี่ยง
1. ยา glucocorticoid (บทที่ 6) 

2. ให้คำ�แนะนำ�ทางพันธุศาสตร(์บทที่ 9)

3. ประเมินภาวะผิดปกติร่วมและส่งต่อผู้
เชี่ยวชาญ (บทที่ 7)

ติดตามต่อเนื่องและส่งต่อผู้เชี่ยวชาญเพื่อ 

ติดตามอาการภาวะผิดปกติร่วม

กุมารแพทย์/กุมารแพทย์ระบบประสาท

4.1 ECG ทุก 1 ปี

4.2 Echocardiogram เริ่มที่อายุ 6-7 ป ี

4.3 ให้ยา ACEI/ARBs ในกรณีต่อไปนี ้

- อาการหัวใจล้มเหลวหรือ LVEF < 55%

- มีหลักฐานความผิดปกติของหัวใจจากการ

ตรวจวินิจฉัยด้วยวิธีต่าง ๆ

- อายุ ≥ 10 ปีขึ้นไป แม้ไม่มีอาการหรือ 

LVEF ปกติ

- ตามคำ�แนะนำ�ของแพทย์ผู้เชี่ยวชาญ

4. ระบบไหลเวียนโลหิต (บทที่ 7 ข้อ 3) 5. ระบบหายใจและการนอนหลับ  
(บทที่ 7 ข้อ 4)

5.1 ประเมินอาการ 

5.2 ตรวจ PFT เริ่มที่อายุ 6 ป ี

- ระยะเดินได้ ติดตามทุก 6-12 เดือน  

- ระยะเดินไม่ได้ ติดตามทุก 6 เดือน 

5.3 สอนการขยายปอดและขับเสมหะ 

lung expansion therapy และ airway 

clearance therapy 

5.4 ตรวจ overnight pulse oximetry 

และ capnometry เมื่อมีข้อบ่งชี้แพทย์ผู้เชี่ยวชาญโรคหัวใจ แพทย์ผู้เชี่ยวชาญระบบหายใจ 
และการนอนหลับ

6.1 ตรวจกำ�ลังและความยาวของกล้ามเนื้อ 

ประเมินการเดินและเคลื่อนไหว

6.2 ตั้งเป้าหมายและให้โปรแกรมฟื้นฟูอย่าง

องค์รวมได้แก่ การประเมินการเคลื่อนไหว 

การทำ�กิจวัตรประจำ�วัน การป้องกันและ

แก้ไขภาวะแทรกซ้อน

6.3 การเลือกใช้ orthotics, serial 

casting, assistive device, assistive 

technology, seating

6. ระบบกล้ามเนื้อ (บทที่ 7 ข้อ 1) 7. ระบบกระดูกและข้อ (บทที่ 7 ข้อ 8) 7.1 ตรวจร่างกายประเมินภาวะ contrac-

ture, scoliosis, fracture

7.2 Film spine  

- ทุก 6 เดือน เมื่อกระดูกยังเจริญไม่เต็มที ่

- ทุก 1 ปี เมื่อกระดูกเจริญเต็มที่แล้ว  

7.3 พิจารณาผ่าตัดเมื่อมีกระดูกสันหลังคด 

cobb’s angle > 20-30°

7.4 หากมีกระดูกหัก พิจารณาส่งต่อผู้

เชี่ยวชาญแพทย์เวชศาสตร์ฟื้นฟู นักกายภาพบำ�บัด ศัลยแพทย์ออร์โธปิดิกส์

8.1 ประเมินภาวะทางโภชนาการ 

8.2 ติดตาม serum 25-hydroxy-vitamin 

D ปีละ 1 ครั้ง และให้การรักษาภาวะพร่อง

วิตามินดี (< 30 นก. / มล.) 

8.3 ถ้ามีภาวะพูดช้า ควรได้รับการประเมิน

โดยนักแก้ไขการพูด และตรวจคัดกรอง

โรค autism

8. ระบบอื่นๆ 8.4 อาจพิจารณาตรวจ BMD ตั้งแต่วินิจฉัย 

และติดตามต่อปีละ 1 ครั้ง 

8.5 ให้วัคซีนป้องกันโรคตามวัยและวัคซีน

เพื่อป้องกันการติดเชื้อทางเดินหายใจ 

- วัคซีนไข้หวัดใหญ่ ปีละ 1 ครั้ง 

- วัคซีน COVID-19  

- วัคซีน PCV13 และ PPSV23

- โภชนาการและระบบทางเดินอาหาร (บทที่ 7 ข้อ 2) 
- สติปัญญา การเรียนรู้ พฤติกรรม และจิตสังคม (บทที่ 7 ข้อ 5) 
- ต่อมไร้ท่อ (บทที่ 7 ข้อที่ 6)  
- เสริมสร้างภูมิคุ้มกันโดยให้วัคซีน

สงสััยโรค DMD เม่ื่�อเป็็นเด็็กผู้้�ชายท่ี่�เข้้าได้้กัับข้้อใดข้้อหนึ่่�งต่่อไปนี้้�

ค่่าตัับอัักเสบ AST, ALT สููง 
โดยไม่่ทราบสาเหตุ

ปกติิ สููงผิิดปกติิค่่าเอนไซม์์กล้้ามเนื้้�อ CK

วิินิิจฉััยว่่าไม่่เป็็นโรค DMD ให้้หาสาเหตุุอื่่�น วิินิิจฉััยว่่าเป็็นโรค DMD

มีีอาการที่่�สงสััยโรค DMD
-	พัฒนาการกล้้ามเนื้้�อมััดใหญ่่ล่่าช้้า 
- 	ตรวจพบ Gowers sign หรืือ toe walking
	 (โดยเฉพาะอายุุ <5 ปีี)

มีีประวััติิครอบครััวเป็็นโรค DMD

แนวทางการดแูลรกัษาผู้ป่วยโรค DMD

การกลายพัันธุ์์�

Exon deletion หรืือ duplication

โปรตีีน dystrophin

Sequencing

MLPA for DMD gene

พยาธิิวิิทยากล้้ามเนื้้�อ

พิิจารณาปรึึกษา/ส่่งต่่อผู้้�เชี่่�ยวชาญ

ไม่่พบ

มีี ไม่่มีี พบ

ผลลบ ผลบวก





	 Dystrophinopathy เป็็นกลุ่่�มโรคกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงที่่�มีีการถ่่ายทอด 

ทางกรรมพัันธุ์์�แบบยีีนด้้อยของโครโมโซม X (X-linked recessive inheritance) 

ซึ่่่��งเกิิดจากการกลายพัันธุ์์�ของยีีน dystrophin ทำให้้มีีการขาดหายไปของโปรตีีน 

dystrophin ซึ่่�งเป็็นส่่วนประกอบของโครงสร้้างของกล้้ามเนื้้�อลายที่่�สำคััญ ทำหน้้าที่่�

รัักษาความมั่่�นคง (membrane integrity) และป้้องกัันการฉีีกขาด (membrane 

rupture) ของเยื่่�อหุ้้�มเซลล์์ ความผิิดปกติิของโปรตีีน dystrophin ทำให้้เส้้นใย 

กล้้ามเนื้้�อสลายและก่่อให้้เกิิดอาการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อตามมา โดยกลุ่่�มโรคนี้้� 

มีีความรุุนแรงหลากหลายตั้้�งแต่่ไม่่แสดงอาการ อาการน้้อยแบบโรคกล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อม

เบกเกอร์์ (Becker muscular dystrophy, BMD) จนถึึงมีีอาการรุุนแรงแบบ 

โรคกล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมดููเชนน์์ (Duchenne Muscular Dystrophy, DMD)1, 2 ซึ่่�ง 

ในที่่�นี่่�จะเน้้นโรค DMD เป็็นหลัก

	 โรค DMD เป็็นโรคกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงที่่�พบมากที่่�สุุดในกลุ่่�มโรคกล้้ามเนื้้�อ

อ่่อนแรงจากพัันธุุกรรม ในวััยเด็็กความชุุกของผู้้�ป่่วยโรค DMD ทั่่�วโลกพบ 7.1 ราย

ต่่อประชากรชาย 100,000 ราย และความชุุกของทารกแรกเกิิดที่่�เป็็นโรคนี้้�พบ 

19.8 รายต่่อทารกแรกเกิิดมีีชีีพเพศชาย 100,000 ราย3 ปััจจุุบัันยัังไม่่มีีรายงาน 

ความชุุกของโรคนี้้�ในประเทศไทย ผู้้�ป่่วยจะมีีอาการอ่่อนแรงที่่�ขาและแขนส่่วนต้้น 

(proximal extremities) นำมาก่่อน อาการจะเป็็นมากขึ้้�นเรื่่�อยๆ จนไม่่สามารถ

เดิินเองได้้ต้้องใช้้รถเข็็น และเดิินไม่่ได้้ในที่่�สุุด นอกจากนี้้�ยัังมีีภาวะแทรกซ้้อนในระบบ

ต่่างๆ เช่่น ระบบไหลเวีียนโลหิิต ระบบหายใจ ระบบกระดููกและข้้อ เป็็นต้้น และ 

พบว่่าอายุุขััยเฉล่ี่�ยของผู้้�ป่่วยจะน้้อยกว่่าคนปกติิทั่่�วไปโดยมีีสาเหตุุการเสีียชีีวิิตหลัก

มาจากการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อทางเดิินหายใจและกล้้ามเนื้้�อหััวใจ 

บทนำำ�1
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	 ในช่่วงทศวรรษที่่�ผ่่านมามีีการพััฒนาทางด้้านการวิินิิจฉัยและดููแลผู้้�ป่่วยโรคนี้้�แบบองค์์รวม เช่่น การใช้้

อุุปกรณ์์ช่่วยหายใจ การให้้ยาชะลอความเสื่่�อมของกล้้ามเนื้้�อหััวใจ ทำให้้ผู้้�ป่่วยกลุ่่�มนี้้�มีีชีีวิิตที่่�ยืืนยาวและมีี 

คุุณภาพชีีวิิตดีีกว่่าในอดีีต อย่่างไรก็็ตามจากการรัักษาเหล่่านี้้� ผลการพยากรณ์์โรคยัังไม่่ได้้แตกต่่างไปจากเดิิม 

มากนััก การคิดค้้นการรักษาแบบมุ่่�งเป้้า (targeted therapy) เพื่่�อแก้้ไขท่ี่�ต้้นเหตุของความผิิดปกติิท่ี่�จำเพาะทาง

พัันธุุศาสตร์์นำไปสู่่�การเปล่ี่�ยนแปลงของพยากรณ์์โรคไปในทางท่ี่�ดีีขึ้้�น4

วัตัถุุประสงค์์

	 เพื่่�อเป็็นแนวทางสำหรัับแพทย์์์�ทั่่�วไป กุุมารแพทย์์์� กุุมารแพทย์์์�โรคระบบประสาท และแพทย์์สาขาอื่่�น 

ที่่�เกี่่�ยวข้้องในประเทศไทยในการดูู�แลรักษาโรค DMD โดยสามารถคััดกรองเด็็กกลุ่่�มเส่ี่�ยงอย่่างเหมาะสม สามารถ 

ติิิ�ดตามอาการและตรวจเพิ่่�มเติิมเพื่่�อวิินิิจฉัยโรค สามารถให้้้�การรักษามาตรฐานตามหลักฐานทางการแพทย์์์�ที่่��มีีี� 

ในปััจจุุ�บััน รวมถึึงพิิจารณาส่่งต่่อกุุมารแพทย์์โรคระบบประสาทและแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญสาขาอื่่�นที่่�เกี่่�ยวข้้อง 

เมื่่�อมีีี�ข้้อบ่่งชี้้�



	 ยีีน dystrophin (DMD) เป็็นยีีนท่ี่�มีีขนาดใหญ่่ที่่�สุุดในมนุุษย์์ ขนาดประมาณ 

2.6 ล้้านคู่่�เบส ประกอบด้้วย 79 เอ็็กซอน (exon) อยู่่�บนแขนข้้างสั้้�นของโครโมโซม 

X (Xp21.3-p21.2)5, 6 ทำหน้้าที่่�ผลิิตโปรตีีน dystrophin ซึ่่�งเป็็นโครงสร้้างขนาด

ใหญ่่ช่่วยให้้เกิิดปฏิิสััมพัันธ์์ระหว่่างโครงร่่างของเซลล์์ (cytoskeleton) เย่ื่�อหุ้้�มเซลล์์  

(cell membrane) และ มาตริกซ์์นอกเซลล์์ (extracellular matrix) โปรตีีน  

dystrophin นี้้�อยู่่�ใต้้ต่่อเยื่่�อหุ้้�มเส้้นใยกล้้ามเนื้้�อ (sarcolemma) และมีีโครงสร้้าง

เกี่่�ยวเน่ื่�องกัับไกลโคโปรตีีน (glycoprotein) ตััวอื่่�นๆ เรีียก dystrophin-associated 

protein complex (DAPC) ซึ่่�งมีีบทบาทสำคััญในการรักษาความมั่่�นคงและป้้องกััน

การฉีีกขาดของเย่ื่�อหุ้้�มเซลล์์2 ดัังแสดงใน ภาพที่่� 1

พยาธิกิำำ�เนิิดและ
พยาธิสิรีีรวิทิยา

พิิมพ์์ชนก กุุลศิิริชิวโรจน์์
กมรวรรณ กตััญญููวงศ์์
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ตารางที่ 1	ล ักษณะการกลายพันธุ์ของยีน dystrophin ที่ทำ�ให้เกิดโรค DMD และ BMD15-18

ลักษณะการกลายพันธุ์ DMD BMD

Exon deletion ร้อยละ 60-70 ร้อยละ 60-70

Exon duplication ร้อยละ 5-15 ร้อยละ 20

Point mutation, small deletion/insertion ร้อยละ 20 ร้อยละ 5-10

	 ยีีน dystrophin มีีอััตราการเปล่ี่�ยนแปลงและพบความผิิดปกติิค่่อนข้้างสููง โดยประมาณ 2 ใน 3 ของผู้้�ป่่วย 

เกิิดจากการถ่่ายทอดทางพัันธุุกรรมจากมารดาท่ี่�เป็็นพาหะ และประมาณ 1 ใน 3 ของผู้้�ป่่วยเป็็นการกลายพัันธุ์์�ที่�

เกิิดขึ้้�นใหม่่ (de novo)13, 14 มีีลัักษณะการกลายพัันธุ์์�ที่�ทำให้้เกิิดโรคได้้หลากหลาย ดัังแสดงใน ตารางที่่� 1 

ภาพที่ 1	 Dystrophin-associated protein complex (DAPC)  (ดัดแปลงจาก7-12)
แสดง  Dys t roph in -as soc ia ted  p ro te in  complex  (DAGC)  ซึ่ งประกอบด้ วย  โปรตีน  dys t roph in , 
dystroglycan (DG), sarcoglycans, sarcospan, syntrophin, dystrobrevin และ neuronal nitric oxide  
synthase (nNOS)โปรตีน dystrophin (สีน้ำ�เงิน) ประกอบด้วย 4 โดเมน ได้แก่ โดเมนปลายด้าน N (N-terminal), 
โดนเมนส่วนกลาง (central rod), โดนเมน CR (cysteine rich) และโดนเมนปลายด้าน C (C-terminal) เมื่อมีการ 
กลายพันธุ์ของยีน dystrophin ทำ�ให้เกิดโรค Duchenne muscular dystrophy (DMD) หรือ โรค Becker muscular 
dystrophy (BMD)
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ภาพที่ 2	 โครงสร้างยีน Dystrophin, reading frame rule, และตัวอย่างการกลายพันธุ์แบบ exon copy number

	 กลุ่่�มโรค dystrophinopathy นี้้�มีีการกลายพัันธุ์์�แบบ exon deletion มากท่ี่�สุุด โดยจำนวนของ exon 

ที่่�หายไปไม่่ได้้เป็็นตััวกำหนดความรุุนแรงของโรค แต่่ขึ้้�นอยู่่�กัับว่่าการหายไปของ exon นั้้�นมีีผลต่่อ “Reading 

Frame Rule” (ภาพที่่� 2) หรืือไม่่ หากการหายไปของ exon มีีผลทำให้้ reading frame แตกแยกทั้้�งหมด (com-

pletely disrupt) เรีียกว่่าการกลายพัันธุ์์�แบบ out-of-frame ทำให้้โปรตีีน dystrophin ไม่่สามารถสร้้างได้้หรืือ

ไม่่สามารถทำงานได้้จึึงเกิิดโรค DMD ที่่�มีีอาการรุนแรง แต่่หากการหายไปของ exon มีีผลทำให้้ reading frame 

ยัังคงอยู่่� (preserve) เรีียกว่่า การกลายพัันธุ์์�แบบ in-frame ทำให้้สร้้างโปรตีีน dystrophin ได้้บางส่่วนท่ี่�มีี 

ขนาดสั้้�นลงแต่่ยัังทำงานได้้ จึึงก่่อให้้เกิิดโรค BMD ที่่�มีีความรุุนแรงของโรคน้้อยกว่่า19 อย่่างไรก็็ตามพบว่่าประมาณ

ร้้อยละ 10 ของผู้้�ป่่วยไม่่เป็็นไปตามกฎดัังกล่่าว15 เชื่่�อว่่าเป็็นผลมาจากปััจจัยทางสภาพแวดล้้อม เศรษฐกิิจ และ 

ตััวดััดแปรทางพัันธุุกรรม (genetic modifier) อ่ื่�นๆ ร่่วมด้้วย20, 21

	 เมื่่�อเกิิดความผิิดปกติิข้้างต้้นท่ี่�ทำให้้โปรตีีน dystrophin และ DAPC หายไป จะก่่อให้้เกิิด membrane 

instability, calcium dysregulation, inflammation, mitochondrial energetics, reactive oxygen  

species dysregulation, และ fibrosis อัันนำไปสู่่�การตายของเซลล์์กล้้ามเนื้้�อ ซึ่่�งเมื่่�อผู้้�ป่่วยมีีอายุุเพิ่่�มขึ้้�น  

ความสามารถในการฟื้้�นตััวของกล้้ามเนื้้�อจะลดลง เนื้้�อเยื่่�อเกี่่�ยวพััน (connective tissue) และไขมััน (adipose 

tissue) จะค่่อยๆ แทนท่ี่�เส้้นใยกล้้ามเนื้้�อ ส่่งผลให้้เซลล์์กล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมสลายจนเกิิดอาการอ่่อนแรงในท่ี่�สุุด22, 23 

	 นอกจากโปรตีีน dystrophin จะพบในกล้้ามเนื้้�อลายแล้้วยัังพบในอวััยวะอื่่�นของร่่างกายอีีกด้้วย จึึงทำให้้

ผู้้�ป่่วยมีีอาการของระบบอื่่�นร่่วมด้้วย เช่่น โรคกล้้ามเนื้้�อหััวใจชนิิด dilated cardiomyopathy จากความเสื่่�อม 

ของกล้า้มเนื้้�อหัวัใจผิดิปกติ ิโรคทางระบบหายใจจากกล้า้มเนื้้�อในระบบทางเดินิหายใจผิดิปกติ ิและโรคระบบประสาท

ส่่วนกลางทำให้้มีีผลต่่อสติิปััญญา การเรีียนรู้้�และพฤติิกรรม 
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	 กลุ่่�มโรค Dystrophinopathy มีีอายุุท่ี่�เริ่่�มแสดงอาการ อาการแสดง  

การดำเนิินโรค ที่่�หลากหลาย สามารถแบ่่งตามความรุุนแรงออกเป็็น 2 โรค คืือ  

โรคกล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมเบกเกอร์์ (Becker muscular dystrophy, BMD) และโรค 

กล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมดููเชนน์์  (Duchenne Muscular Dystrophy, DMD) โดยพิิจารณา

จากอายุุที่่�เริ่่�มแสดงอาการ อายุุที่่�เดิินไม่่ได้้ และรููปแบบการกลายพัันธุ์์� ซึ่่�งทั้้�ง  

2 โรคนี้้�จะมีีการดำเนิินโรคที่่�แตกต่่างกััน ดัังแสดงใน ตารางที่่� 224

	 ในบทนี้้�จะกล่่าวถึึงอาการทางคลิินิิกของผู้้�ป่่วยเฉพาะโรค DMD เป็็นหลััก 

โดยแบ่่งออกเป็็นอาการแสดงของแต่่ละระบบอวััยวะดัังต่่อไปนี้้�

1. อาการทางกล้้ามเน้ื้�อ 

	 อาการและอาการแสดงท่ี่�พบบ่่อยในผู้้�ป่่วยโรค DMD ระยะเริ่่�มต้้นดัังแสดง

ใน ภาพที่่� 3 โดยพบว่่าพััฒนาการด้้านกล้้ามเนื้้�อมััดใหญ่่ล่่าช้้าเป็็นอาการแสดง 

ที่่�พบบ่่อยที่่�สุุดในโรคนี้้� ผู้้�ป่่วยส่่วนใหญ่่จะมีีพััฒนาการปกติิในวััยแรกเกิิดและทารก 

ตารางที่ 2	 ความแตกต่างระหวา่งโรค DMD และ BMD

โรค DMD โรค BMD

ความรุนแรง มาก น้อย

อายุที่เริ่มแสดงอาการ < 5 ปี ≥ 10 ปี

อายุที่เดินไม่ได้ < 12 ปี ≥ 16 ปี

รูปแบบการกลายพันธุ์ Out of frame In frame 

อายุขัยโดยเฉลี่ย 20-30 ปี >40 ปี

3
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อย่่างไรก็ตามอาจเริ่่�มแสดงอาการเล็็กน้้อย เช่่น นั่่�งเองและยืืนเองได้้ล่่าช้้า เป็็นต้้น แต่่ผู้้�เลี้้�ยงดููมัักสัังเกตพบอาการ

ผิิดปกติิในระยะต่่อมาท่ี่�อายุุประมาณ 2-5 ปีี ได้้แก่่ เริ่่�มเดิินเองได้้ช้้ากว่่าเด็็กปกติิ (ช้้ากว่่า 15 เดืือน) ลุุกขึ้้�นยืืน

ลำบาก เดิินขึ้้�นบัันไดลำบาก ท่่าเดิินผิิดปกติิ เดิินล้้มบ่่อย เม่ื่�ออายุุประมาณ 6-10 ปีี ผู้้�ป่่วยส่่วนใหญ่่จะมีีการอ่่อนแรง

ของกล้้ามเนื้้�อขาส่่วนต้้นมากขึ้้�น โดยเด็็กจะเริ่่�มเดิินเขย่่ง (toe walking) เพ่ื่�อชดเชยการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อหน้้า

ต้้นขา (quadriceps) ผ่่านกลไก ankle plantar flexion-knee extension couple ซึ่่�งช่่วยให้้เข่่ามีีความมั่่�นคง

ขณะเดิิน เม่ื่�อเดิินเขย่่งเป็็นเวลานาน ส่่งผลให้้เกิิดการหดยึึดของเอ็็นร้้อยหวาย (muscle contracture) เม่ื่�อเอ็็น

ร้้อยหวายหดตึึงเป็็นเวลานานก็็จะนำไปสู่่�ภาวะข้้อเท้้าติิด (ankle joint contracture) ซึ่่�งจะส่่งผลต่่อการเคลื่่�อนไหว

ของข้้อเข่่าและข้้อสะโพกได้้ 

	ตร วจร่่างกายพบกล้้ามเนื้้�อฝ่่อลีีบและอ่่อนแรงเด่่นท่ี่�ขาและแขนส่่วนต้้น (proximal muscle weakness) 

เท่่ากัันทั้้�ง 2 ข้้าง เม่ื่�อต้้องการลุกขึ้้�นยืืนจากพื้้�นต้้องใช้้มืือยัันพื้้�นและร่่างกายเพื่่�อทรงตััวขึ้้�นท่ี่�เรีียกว่่า Gowers sign 

เพื่่�อชดเชยกล้้ามเนื้้�อต้้นขาท่ี่�อ่่อนแรง ตรวจพบกล้้ามเนื้้�อน่่องโตที่�เรีียกว่่า calf pseudohypertrophy  

เอ็็นร้้อยหวายตึึง (Achilles tendon tightness) ท่่าเดิินผิิดปกติิแบบ waddling gait และหลังแอ่่นเพิ่่�มขึ้้�น  

(increased lumbar lordosis) การตรวจรีีเฟลกซ์์ (deep tendon reflex) ลดลงหรืือหายไปในระยะที่่�โรครุุนแรง

มากขึ้้�น โดยไม่่พบความผิิดปกติิของการรับความรู้้�สึก

ภาพที่ 3	 อาการทางคลินิกที่พบบ่อยในผู้ป่วยโรค DMD ระยะเริ่มต้น
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	 การดำเนิินโรคจะแบ่่งเป็็น 5 ระยะดัังแสดงใน ภาพที่่� 4 ได้้แก่่ ระยะก่่อนแสดงอาการ (presymptomatic) 

ระยะเดิินได้้ช่่วงต้้น (early ambulatory) ระยะเดิินได้้ช่่วงท้้าย (late ambulatory) ระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงต้้น  

(early non-ambulatory) และระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้าย (late non-ambulatory) โดยอาการอ่่อนแรงจะเป็็น 

มากขึ้้�นเรื่่�อยๆ ตามลำดัับจนทำให้้ผู้้�ป่่วยมัักไม่่สามารถเดิินหรืือยืืนได้้ด้้วยตนเอง ต้้องใช้้อุุปกรณ์์ช่่วยเดิิน มัักจะต้้องใช้้

รถเข็็น (wheel-chair bound) ที่่�อายุุประมาณ 10-12 ปีี มีีกระดููกสัันหลังคด (scoliosis) ตามมาเน่ื่�องจากอยู่่�ใน

ท่่านั่่�งเป็็นเวลานานในช่่วงวััยท่ี่�มีีการเจริิญเติิบโตที่�รวดเร็็ว (pubertal growth spurt) นอกจากนี้้�ยังต้้องใช้ ้

เครื่่�องช่่วยหายใจที่่�อายุุประมาณ 20 ปีี ผู้้�ป่่วยส่่วนใหญ่่มีีอายุุขััย 20-40 ปีีขึ้้�นอยู่่�กัับการดููแลรัักษา หากไม่่ได้้รัับ 

การรัักษาด้้วยเครื่่�องช่่วยหายใจจะมีีอายุุขััยเฉลี่่�ยประมาณ 20 ปีี แต่่หากได้้รัับเครื่่�องช่่วยหายใจจะมีีอายุุขััยเฉลี่่�ย

ประมาณ 30 ปีี25, 26 ซึ่่�งสาเหตุการเสีียชีีวิตส่่วนใหญ่่มาจากภาวะแทรกซ้้อนของระบบไหลเวีียนโลหิต

2. อาการทางระบบไหลเวีียนโลหิิต

	 อาการทางระบบไหลเวีียนโลหิตที่่�พบได้้บ่่อยเกิิดจากโรคกล้้ามเนื้้�อหััวใจชนิิด dilated cardiomyopathy 

เน่ื่�องจากโปรตีีน dystrophin มีีความสำคััญต่่อการทำงานของกล้้ามเนื้้�อหััวใจด้้วยเช่่นกััน ผู้้�ป่่วยมัักจะเริ่่�มมีี 

อาการที่�อายุุ 10-15 ปีี พบโรคนี้้�ได้้ถึึงประมาณร้้อยละ 70 เม่ื่�อผู้้�ป่่วยอายุุ 15 ปีี และมีีอุบััติิการณ์์เพิ่่�มขึ้้�นตามอายุุ 

โดยพบว่่าผู้้�ป่่วยโรค DMD เกืือบทุกรายจะมีีภาวะ dilated cardiomyopathy เม่ื่�ออายุุประมาณ 20 ปีี30, 31

	ผู้้�ป่ ว่ยส่ว่นใหญ่ม่ักัจะไม่ม่ีีอาการผิดปกติใินช่ว่งแรก เน่ื่�องจากมีีอาการกล้า้มเนื้้�ออ่อ่นแรงทำให้ก้ารเคล่ื่�อนไหว

จำกััด แต่่หากตรวจคัดกรองด้้วยคล่ื่�นไฟฟ้้าหััวใจ (electrocardiogram, ECG) อาจพบความผิิดปกติิท่ี่�ช่่วยบ่่งบอก 

การเปลี่่�ยนแปลงของกล้้ามเนื้้�อหััวใจ หรืือการทำงานหััวใจบกพร่่อง เช่่น ST-segment changes, T wave  

inversion, Q wave at the inferolateral leads และ left bundle branch block เป็็นต้้น32

	 อาการอื่�นๆ ที่่�อาจพบร่่วมด้้วยได้้ เช่่น อาการใจสั่่�นซึ่่�งสััมพัันธ์์กัับหัวใจเต้้นผิิดจัังหวะ (arrhythmia)  

ภาพที่ 4	 การดำ�เนินโรค DMD (ดัดแปลงจาก 27-29)
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พบได้้บ้้างแต่่เป็็นเพีียงส่่วนน้้อย ส่่วนอาการเวีียนศีีรษะและหมดสติิพบได้้น้้อยมาก33, 34 เมื่่�อผู้้�ป่่วยเริ่่�มมีีอาการหััวใจ

ล้้มเหลวจาก dilated cardiomyopathy จะมีีการดำเนิินไปอย่่างรวดเร็็วและเสีียชีีวิตได้้หากไม่่ได้้รัับการรักษา 

ส่่วนอาการของภาวะหััวใจห้้องขวาล้้มเหลว (right-sided heart failure) ได้้แก่่ หายใจเหนื่่�อย/หอบ เท้้าบวม  

ตัับโต และแน่่นท้้อง อาจพบได้้ในผู้้�ป่่วยท่ี่�ใช้้เคร่ื่�องช่่วยหายใจมาเป็็นเวลานาน สััมพัันธ์์กัับความดัันในช่่องอกท่ี่� 

เพิ่่�มขึ้้�นซึ่่�งขััดขวางการไหลของเลืือดดำกลัับเข้้าสู่่�หัวใจ35

	 นอกจากนี้้�ภาวะ dilated cardiomyopathy ยัังเป็็นสาเหตุการเสีียชีีวิตอัันดัับ 1 ของผู้้�ป่่วยโรค DMD  

ดัังนั้้�นเมื่่�อผู้้�ป่่วยได้้รัับการวิินิิจฉััยว่่าเป็็นโรค DMD แล้้ว จึึงแนะนำให้้มีีการตรวจเพิ่่�มเติิมเพื่่�อประเมิินการทำงาน

ของหััวใจและตรวจดูภาวะ dilated cardiomyopathy ก่่อนมีีอาการ รวมถึึงให้้ยาเพื่่�อชะลอการเส่ื่�อมของกล้้าม

เนื้้�อหััวใจ ตามรายละเอีียดในบทท่ี่� 7

3. อาการทางระบบหายใจและการนอนหลัับ

	 อาการทางระบบทางเดิินหายใจและการนอนหลัับส่่วนใหญ่่เป็็นผลมาจากการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อที่่�ช่่วย

ในการหายใจ เช่่น กล้้ามเนื้้�อกระบัังลมและกล้้ามเนื้้�อระหว่่างกระดููกซี่่�โครง (intercostal muscle) โดยจะแสดง

อาการเม่ื่�อผู้้�ป่่วยอยู่่�ในระยะเดิินไม่่ได้้ในช่่วงวััยรุ่่�นเข้้าสู่่�วัยผู้้�ใหญ่่ โดยการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อหายใจออกจะเกิิด

ภาวะระบายลมหายใจพร่่องช่่วงกลางคืืน (nocturnal hypoventilation) และความผิิดปกติิของการหายใจ 

ที่่�เกี่่�ยวข้้องกัับการนอนหลัับ (sleep-related breathing disorders) โดยจะมีีอาการของภาวะทางเดิินหายใจ 

อุุดกั้้�นในขณะหลับ (obstructive sleep apnea) เช่่น หยุุดหายใจช่่วงสั้้�นๆ หรืือหายใจตื้้�นๆ ตื่่�นบ่่อยทำให้้รบกวน

การนอนโดยอาจเป็็นจากอาการหััวใจเต้้นเร็็วหรืือหายใจไม่่ออก ปวดศีีรษะเวลาตื่่�นนอน มัักมีีลักษณะปวดตุ๊๊�บๆ 

ผล็็อยหลัับหรืือง่่วงเวลากลางวัันมากเกิินปกติิ ส่่วนการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อหายใจออกทำให้้เกิิดการไอที่่�ไม่่มีี

ประสิิทธิิภาพ และไม่่สามารถขัับเสมหะได้้อย่่างเหมาะสม หากไม่่ได้้รัับการรักษาจะทำให้้เกิิดภาวะการหายใจ 

ล้้มเหลวและปอดอัักเสบ นอกจากนี้้�หากมีีกระดููกสัันหลัังคดระดัับปานกลางถึึงรุุนแรงร่่วมด้้วยจะส่่งผลทำให้้เกิิด 

restrictive lung disease ทำให้้อาการทางปอดแย่่ลง

	 โรคระบบทางเดิินหายใจถืือเป็็นสาเหตุการเสีียชีีวิตอันดัับที่� 2 ของผู้้�ป่่วยรองจาก dilated cardio- 

myopathy36, 37 ดัังนั้้�นเมื่่�อผู้้�ป่่วยได้้รัับการวิินิิจฉััยว่่าเป็็นโรค DMD แล้้ว จึึงแนะนำให้้มีีการตรวจเพิ่่�มเติิมเพื่่�อประเมิิน

และติิดตามความผิิดปกติิของการหายใจอย่่างใกล้้ชิิด ตามรายละเอีียดในบทท่ี่� 7

4. อาการทางระบบทางเดิินอาหาร

	 ในระยะก่่อนแสดงอาการ ส่่วนหนึ่่�งของผู้้�ป่่วยจะได้้รัับการสงสััยโรค DMD จากการตรวจพบค่่า 

ตัับอัักเสบหรืือ transaminitis โดยบัังเอิิญ ได้้แก่่ ค่่า aspartate aminotransferase (AST) และค่่า alanine  

aminotransferase (ALT) สููงกว่่าปกติิ โดยตรวจไม่่พบอาการและสาเหตุุทางระบบทางเดิินอาหารที่่�ชััดเจน  

หากตรวจค่่า gamma-glutamyl transferase (GGT) และ bilirubin จะพบว่่าปกติิ เนื่่�องจาก AST และ  
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ALT เป็็นหนึ่่�งในเอนไซม์์กล้้ามเนื้้�อจึึงมีีค่่าสููงขึ้้�นได้้ในโรคนี้้�ซึ่่�งบ่่งบอกถึึงการสลายของกล้้ามเนื้้�อ หากตรวจเพิ่่�มเติิม

จะพบว่่าค่่าเอนไซม์์กล้้ามเนื้้�ออ่ื่�นๆ จะขึ้้�นสููงด้้วยเช่่นกััน เช่่น creatine kinase (CK), lactate dehydrogenase 

(LDH), aldolase เป็็นต้้น 

	 โรคระบบทางเดิินอาหารที่�พบได้้บ่่อย เช่่น โรคกรดไหลย้้อนและท้้องผููก โรคกรดไหลย้้อนพบได้้ประมาณ

ร้้อยละ 20 ของผู้้�ป่่วย ซึ่่�งพบว่่าสััมพัันธ์์กัับการทำงานผิิดปกติิของกล้้ามเนื้้�อเรีียบ38 มัักพบอาการแสบร้้อนกลางอก 

(heartburn) ในผู้้�ป่่วยระยะเดิินไม่่ได้้มากกว่่าระยะเดิินได้้39 ปััจจััยที่่�มีีผลต่่อการเกิิดโรคกรดไหลย้้อนในผู้้�ป่่วย 

โรคนี้้� เช่่น การอยู่่�ในท่่านั่่�งเป็็นเวลานาน กล้้ามเนื้้�อกระบัังลมอ่่อนแรง และภาวะกระเพาะบีีบตัวช้้า40 นอกจากนี้้�

การรักษาด้้วยยา glucocorticoid อาจทำให้้เกิิดโรคกรดไหลย้้อนได้้จากการเพิ่่�มระยะเวลาสััมผััสกรดท่ี่� 

หลอดอาหาร41 ส่่วนภาวะท้้องผููกไร้้โรคทางกาย (functional constipation) พบได้้ประมาณร้้อยละ 50  

ของผู้้�ป่่วย โดยไม่่สััมพัันธ์์กัับอายุุและระยะของโรค42

	ผู้้�ป่ ่วยในระยะเดิินไม่่ได้้มัักมีีปััญหาน้้ำหนักเกิินเกณฑ์์หรืือโรคอ้้วนอัันเป็็นผลจากการเคลื่่�อนไหว 

ที่่�ลดลงร่่วมกัับผลจากการรัักษาด้้วยยา glucocorticoid ผู้้�ป่่วยในระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้ายของโรคอาจมีีภาวะ 

การกลืืนลำบากซึ่่�งมัักมีีปััญหาในการกลืืนของแข็็งมากกว่่าของเหลวและทำให้้น้้ำหนักต่่ำกว่่าเกณฑ์์ได้้43

5. อาการทางระบบประสาทส่่วนกลาง สติิปัญัญา การเรีียนรู้้� พฤติิกรรม และจิติสังคม 

	 ประมาณ 1 ใน 3 ของผู้้�ป่่วยโรค DMD จะมีีความบกพร่่องทางสติิปััญญา ปััญหาการเรีียนรู้้� หรืือ 

ปััญหาด้้านพฤติิกรรม อาการที่�พบบ่่อย เช่่น พููดช้้า การเรีียนบกพร่่อง วิิตกกัังวล และซึึมเศร้้า เป็็นต้้น ส่่วนอาการ

ที่่�พบเป็็นส่่วนน้้อย เช่่น สมาธิิสั้้�น พฤติิกรรมดื้้�อต่่อต้้าน (oppositional defiant behavior, ODD) ความผิิดปกติิ

ของการปรัับตััวทางจิิตสัังคม (psychosocial adjustment) และกลุ่่�มอาการออทิิสติิก44, 45 อย่่างไรก็็ตามความ

บกพร่่องทางสติิปััญญาพบได้้ตั้้�งแต่่ระยะแรกของโรคและอาการมักจะคงท่ี่�ไม่่เป็็นมากขึ้้�น46

	 การตรวจด้้วยภาพเอ็็มอาร์์ไอ (magnetic resonance imaging, MRI) ของสมอง จะไม่่พบความผิิดปกติิ

ของโครงสร้้างเนื้้�อสมองท่ี่�ชััดเจน อย่่างไรก็็ตามการวิเคราะห์์เชิิงปริิมาณพบว่่า ปริิมาตรของสมองส่่วนเนื้้�อเทา  

(grey matter) ปริิมาตรของสมองส่่วนเนื้้�อขาว (white matter) และเลืือดท่ี่�ไปเลี้้�ยงสมอง (cerebral perfusion) 

น้้อยกว่่าเด็็กปกติิท่ี่�วััยเดีียวกััน47
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	 การวิินิิจฉััยโรคอย่่างถููกต้้องในระยะเวลาที่่�เหมาะสมเป็็นสิ่่�งสำคััญในการ

ดููแลรักษาผู้้�ป่่วยโรค DMD ดัังนั้้�นผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการตรวจเพื่่�อวิินิิจฉัยโรคโดยอาศััย

อาการทางคลิินิิก การตรวจร่่างกาย และการส่่งตรวจเพิ่่�มเติิมทางห้้องปฏิิบััติิการ 

รวมถึึงการพิจารณาส่่งต่่อให้้ผู้้�เชี่่�ยวชาญ ในกรณีีที่�จำเป็็นเพื่่�อส่่งตรวจเพิ่่�มเติิมเพื่่�อ

ยืืนยัันการวิินิิจฉััย ในปััจจุุบัันการตรวจทางพัันธุุกรรมสำหรัับโรคนี้้�ในประเทศไทย 

มีีความพร้อ้มมากขึ้้�นทำให้แ้พทย์ท์ั่่�วไป กุมุารแพทย์ ์หรืือกุมุารแพทย์์์�โรคระบบประสาท 

สามารถใช้้แนวทางเดีียวกัันในการวิินิิจฉััยผู้้�ป่่วยเพื่่�อให้้ได้้รัับการวิินิิจฉััยอย่่างรวดเร็็ว

และเข้้าสู่่�กระบวนการรักษาอย่่างทัันท่่วงทีี แนวทางการวินิิจฉััยโรค DMD แสดงใน 

ภาพที่่� 5 โดยมีีรายละเอีียดดัังนี้้�

การสงสััยโรค (Diagnostic suspicion)

คำแนะนำ 1.1 ตรวจค่่า CK ในเด็็กผู้้�ชายที่่�เข้้าได้้กัับข้้อใดข้้อหนึ่่�งต่่อไปนี้้� 
(B1, ++) 
	 	 ตรวจพบค่่าตัับอัักเสบโดยบัังเอิิญ โดยไม่่มีีสาเหตุุที่่�อธิิบายได้้ชััดเจน
	 	 มีีประวััติิครอบครััวเป็็นโรค DMD 
	 	 มีีอาการที่่�สงสััยโรค DMD ต่่อไปนี้้� 
	 	 -	พััฒนาการกล้้ามเนื้้�อมััดใหญ่่ล่่าช้้า เช่่น นั่่�งเองไม่่ได้้ที่่�อายุุ >9 เดืือน  
			ยืื   นเองไม่่ได้้ที่่�อายุุ >12 เดืือน เดิินเองไม่่ได้้ที่่�อายุุ >15 เดืือน ทั้้�งนี้้� 
	 	 	 อาจพบภาวะพููดช้้าร่่วมด้้วยได้้
	 	 -	ตรวจพบ Gowers sign หรืือ toe walking โดยเฉพาะในผู้้�ป่่วย 
	 	 	 อายุุ <5 ปีี 

4
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ภาพที่ 5	 แนวทางการวินิจฉัยโรค DMD (ดัดแปลงจาก 48)

หมายเหตุ ค่่า CK ท่ี่�สููงผิิดปกติิมัักสููง >10 เท่่าของค่่าปกติิ หรืือ >2,000 U/L 

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 เกณฑ์์ข้้างต้้นดััดแปลงมาจากเอกสารอ้้างอิิง48-50 เพ่ื่�อให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการวินิิจฉัยท่ี่�เร็็วยิ่่�งขึ้้�น เน่ื่�องจากผู้้�ป่่วย

มัักได้้รัับการวินิิจฉัยท่ี่�อายุุประมาณ 4-5 ปีี ซึ่่�งล่่าช้้ากว่่าอายุุทั่่�วไปท่ี่�เริ่่�มแสดงอาการ (อายุุประมาณ 2-2.5 ปีี  

จากการศึึกษาทั้้�งในประเทศไทยและต่่างประเทศ)51-57 ทั้้�งนี้้�ในปััจจุุบัันการตรวจค่่า CK สามารถเข้้าถึึงได้้ง่่าย  

มีีค่่าใช้้จ่่ายไม่่สููง และมีีความไวในการตรวจคัดกรองโรค58

การวินิิิจฉััยแยกโรค (Differential diagnosis)

	 โรคกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงชนิิดอื่่�นที่่�มีีตำแหน่่งของพยาธิิสภาพที่่�กล้้ามเนื้้�อ อาจมีีอาการทางคลิินิิกคล้้ายกัันกัับ 

โรค DMD/BMD ซึ่่�งสามารถวิินิิจฉััยแยกโรคได้้ ดัังนี้้�

1.	 Congenital myopathy (CM)

		  โรค CM เป็็นโรคกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงทางพัันธุุกรรมท่ี่�มีีสาเหตุจากการกลายพัันธุ์์�ของยีีนท่ี่�ควบคุม

โครงสร้้างและการทำงานของกล้้ามเนื้้�อ ผู้้�ป่่วยโรค CM จะเริ่่�มแสดงอาการกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงได้้ตั้้�งแต่่แรกเกิิดจนถึึง
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วััยผู้้�ใหญ่่ ผู้้�ป่่วยที่่�เริ่่�มมีีอาการในวััยเด็็กอาจจะมีีอาการคล้้าย DMD การดำเนิินโรค CM เป็็นไปอย่่างช้้าๆ  

ทำให้้ความอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อค่่อยๆ แย่่ลง ผู้้�ป่่วยโรค CM อาจมีีลักษณะทางคลิินิิกอื่่�นท่ี่�ไม่่พบใน DMD เช่่น 

myopathic face, facial weakness, ptosis, opthalmoplegia, feeding problem เป็็นต้้น ร่่วมกัับตรวจ 

ค่่าเอนไซม์กล้้ามเนื้้�อ CK มักัปกติหิรืือต่่ำ ซึ่่�งต่่างจากโรค DMD ที่่�มักัแสดงอาการระหว่างอายุุ 2-5 ปีี กล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง 

ที่่�แย่่ลงเรื่่�อยๆ มีีกล้้ามเนื้้�อน่่องโต (calf pseudohypertrophy) และค่่าเอนไซม์์กล้้ามเนื้้�อ CK ระดัับสููงมาก 

2.	 Congenital muscular dystrophy (CMD)

		  โรค CMD เป็็นโรคกล้้ามเนื้้�อเสื่่�อมทางพัันธุุกรรม ผู้้�ป่่วยโรค CMD ส่่วนใหญ่่มัักจะเริ่่�มแสดงอาการ 

เร็็วกว่่าโรค DMD โดยมัักจะมีีการพััฒนาการทางกล้้ามเนื้้�อล่่าช้้าหรืือถดถอยตั้้�งแต่่แรกเกิิดจนถึึง 1 ปีีแรก  

อย่่างไรก็็ตามบางส่่วนอาจมีีอาการหลังจากนี้้�ได้้ ผู้้�ป่่วยโรค CMD อาจมีีลักษณะทางคลิินิิกอ่ื่�นท่ี่�ไม่่พบใน DMD  

เช่่น ความผิิดปกติิของสมองและตา ทำให้้มีีอาการชักและการมองเห็็นผิิดปกติิได้้ เป็็นต้้น ค่่าเอนไซม์์กล้้ามเนื้้�อ CK 

เพิ่่�มขึ้้�น แต่่โดยทั่่�วไปมัักเพิ่่�มขึ้้�นน้้อยกว่่าในผู้้�ป่่วยโรค DMD 

3.	 Limb-gridle muscular dystrophy (LGMD)

		  โรค LGMD เป็็นโรคกล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมทางพัันธุุกรรมท่ี่�มีีตำแหน่่งของอาการกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงคล้้ายกัับ

โรค DMD ซึ่่�งจะอ่่อนแรงที่่�บริิเวณกล้้ามเนื้้�อส่่วนต้้นของแขนและขา อย่่างไรก็็ตามหากมีีการอ่่อนแรงท่ี่�กล้้ามเนื้้�อ 

ที่่�คอ และ/หรืือกล้้ามเนื้้�อ gastrocnemius ร่่วมด้้วยจะทำให้้คิิดถึึงโรค DMD มากกว่่า ผู้้�ป่่วยโรค LGMD จะเริ่่�ม

แสดงอาการกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงได้้ตั้้�งแต่่ในวััยเด็็กจนถึึงวััยผู้้�ใหญ่่ ผู้้�ป่่วยที่่�เริ่่�มมีีอาการในวััยเด็็กเล็็กจำเป็็นต้้องวิินิิจฉััย

แยกโรคกับัโรค DMD ในขณะท่ี่�ผู้้�ป่วยท่ี่�เริ่่�มมีีอาการในวััยเด็็กโต จำเป็็นต้้องวิินิจิฉัยัแยกโรคกับัโรค BMD ทั้้�งนี้้�โรค LGMD 

สามารถถ่่ายทอดทางพัันธุุกรรมแบบ autosomal dominant และ autosomal recessive ทำให้้มีีผลต่่อทั้้�ง 

เพศชายและหญิงเท่่าๆ กััน ซึ่่�งต่่างจากโรค DMD ที่่�ถ่่ายทอดทางพัันธุุกรรมแบบ X-linked จึึงมีีอาการแสดง 

ในผู้้�ชายเป็็นหลัก ค่่าเอนไซม์์กล้้ามเนื้้�อ CK เพิ่่�มขึ้้�น แต่่โดยทั่่�วไปมัักเพิ่่�มขึ้้�นน้้อยกว่่าในผู้้�ป่่วยโรค DMD 

4.	 Emery Deifuss muscular dystrophy (EDMD)

		  โรค EDMD เป็็นโรคกล้้ามเนื้้�อเสื่่�อมทางพัันธุุกรรมท่ี่�มีีอาการกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงและปััญหาทาง 

โรคหััวใจคล้้ายกัันกัับโรค DMD ผู้้�ป่่วยทั้้�งสองโรคนี้้�จะมีีอาการอ่่อนแรงท่ี่�บริิเวณกล้้ามเนื้้�อส่่วนต้้นของแขนได้ ้

คล้้ายกััน แต่่ตำแหน่่งของอาการกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงที่่�ขาต่่างกััน กล่่าวคืือผู้้�ป่่วยโรค EDMD จะมีีอาการอ่่อนแรงของ

การกระดกข้้อเท้้าขึ้้�น (peroneal muscle weakness) ในขณะท่ี่�โรค DMD จะอ่่อนแรงที่่�กล้้ามเนื้้�อส่่วนต้้นของ

ขาและการกดข้้อเท้้าลง (gastrocnemius muscle weakness) นอกจากนี้้�อายุุที่่�เริ่่�มแสดงอาการของผู้้�ป่่วย 

ทั้้�งสองโรคก็็ต่่างกััน โดยผู้้�ป่่วยโรค EDMD มัักจะมีีอาการแสดงช้้ากว่่า DMD โดยมัักเริ่่�มมีีอาการในวััยเด็็กตอนปลาย

หรืือวััยรุ่่�น อีีกทั้้�งยัังมีี early contracture คืือข้้อติิดตั้้�งแต่่ก่่อนมีีอาการอ่่อนแรงหรืือขณะยัังมีีอาการอ่่อนแรง 

ไม่่มาก มัักพบที่่�ข้้อศอก เอ็็นร้้อยหวาย และคอ ซึ่่�งต่่างจากโรค DMD ที่่�จะมีีข้้อติิดหลัังจากมีีอาการอ่่อนแรง 

มากแล้้ว และมัักพบเริ่่�มต้้นท่ี่�เอ็็นร้้อยหวายเป็็นหลัก ผู้้�ป่่วยทั้้�งสองโรคนี้้�จะมีี dilated cardiomyopathy  

ได้้เช่่นกััน แต่่ผู้้�ป่่วยโรค EDMD มัักจะมีีความผิิดปกติิของการนำไฟฟ้้าหััวใจร่่วมด้้วย ซึ่่�งอาจนำไปสู่่�ภาวะหััวใจ 

เต้้นผิิดจัังหวะหรืือเสีียชีีวิตฉัับพลัน ซึ่่�งต่่างจากโรค DMD
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5.	 Inflammatory myopathy

		  โรคกล้้ามเนื้้�ออัักเสบ เช่่น dermatomyositis, immune mediated necrotizing myopathy 

(IMNM) เป็็นต้้น ผู้้�ป่่วยจะแสดงอาการกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงและมีีค่่าเอนไซม์์กล้้ามเนื้้�อ CK เพิ่่�มขึ้้�น คล้้ายกัับ  

โรค DMD ได้้ แต่่การดำเนิินโรคกล้้ามเนื้้�ออัักเสบมักจะเร็็วกว่่าในช่่วงสััปดาห์์หรืือเดืือน ในขณะท่ี่�โรค DMD  

มัักจะค่่อยเป็็นค่่อยไปในหลายเดืือนหรืือหลายปีี อีีกทั้้�งอาการปวดกล้้ามเนื้้�อหรืือกล้้ามเนื้้�อบวมอัักเสบช่่วยสนัับสนุุน

ให้้คิิดถึึงโรคกล้้ามเนื้้�ออัักเสบมากกว่่า นอกจากนี้้�อาจพบอาการระบบอื่่�นร่่วมด้้วย เช่่น ไข้้ น้้ำหนัักลด และผื่่�นผิิวหนััง 

ซึ่่�งไม่่พบในโรค DMD การตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการพบระดัับ ESR และ/หรืือ CRP สููงขึ้้�น

การส่่งตรวจเพิ่่�มเติิมเพื่่�อให้้การวินิิิจฉััยโรค DMD

การตรวจค่าเอนไซม์์กล้้ามเนื้้�อ

	 การตรวจพบค่่า serum CK สููงขึ้้�นกว่่าปกติิซึ่่�งเกิิดจากกล้้ามเนื้้�อถููกทำลาย ช่่วยในการวิินิิจฉััยแยกโรค 

เบื้้�องต้้นได้้ การตรวจนี้้�จำเป็็นต้้องตรวจคัดกรองทุุกรายท่ี่�สงสััยโรค โดยผู้้�ป่่วยโรค DMD จะมีีค่่าขึ้้�นสููงประมาณ 

10-100 เท่่าของค่่าปกติิ (ค่่าปกติิ <200 U/L) ซึ่่�งผู้้�ป่่วยส่่วนใหญ่่จะมีีค่่า CK ประมาณ 2,000-20,000 U/L  

แต่่อาจสูงกว่่านี้้�ได้้ในบางราย ทั้้�งนี้้�หากค่่า CK ปกติิสามารถให้้การวินิิจฉัยว่่าไม่่เป็็นโรค DMD ให้้หาสาเหตุอื่่�น 

อย่่างไรก็ตาม เม่ื่�อโรคดำเนิินไปในระยะท่ี่�คนไข้้อาการแย่่ลงอาจมีีค่่า CK ที่่�ลดลงได้้ เน่ื่�องจากมีีการทำลายของกล้้าม

เนื้้�อไปมากแล้้ว ดัังนั้้�นจึึงไม่่จำเป็็นต้้องเจาะติิดตามค่่า CK ภายหลังจากการวินิิจฉััยโรค

	ผู้้�ป่ ่วยที่่�สงสััยโรคนี้้�ไม่่จำเป็็นต้้องเจาะค่่าเอนไซม์์ตัับ AST และ ALT ในทุุกราย แต่่การตรวจพบค่่า AST 

และ ALT สููงโดยบัังเอิิญ ร่่วมกัับไม่่มีีอาการหรืือสาเหตุทางระบบทางเดิินอาหาร แนะนำให้้เจาะค่่า CK ทุุกราย 

เพราะมีีเอนไซม์์ดัังกล่่าวอยู่่�มากในกล้้ามเนื้้�อที่่�ถููกทำลาย ซึ่่�งอาจทำให้้วิินิิจฉัยคลาดเคลื่่�อนเป็็นโรคตัับได้้ ทำให้้ 

ผู้้�ป่่วยบางรายต้้องตััดชิ้้�นเนื้้�อตัับไปตรวจโดยไม่่จำเป็็น นอกจากนี้้�หากตรวจเพิ่่�มเติิมจะพบว่่าค่่าเอนไซม์์กล้้ามเนื้้�อ

อื่่�นๆ เช่่น LDH และ aldolase จะขึ้้�นสููงด้้วยเช่่นกััน 

การตรวจอณููพัันธุศุาสตร์ ์(Molecular genetic testing)

	 การตรวจอณููพัันธุุศาสตร์์แต่่ละเทคนิิคสามารถตรวจพบความผิิดปกติิได้้แตกต่่างกััน ขึ้้�นกัับลักษณะการ 

กลายพัันธุ์์�ของยีีน DMD ดัังนี้้�

	 	 Multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA) สามารถตรวจความผิิดปกติ ิ

		  ประเภท exon deletion และ duplication ได้้ ซึ่่�งผู้้�ป่่วยโรค DMD ส่่วนใหญ่่มีีลักษณะการ 

		  กลายพัันธุ์์�ดังกล่่าว จึึงแนะนำให้้ตรวจเป็็นอัันดัับแรกเม่ื่�อสงสััยโรคเพื่่�อยืืนยัันการวินิิจฉััย

	 	 Sequencing เป็็นการวิิเคราะห์์ลำดัับเบส ในที่่�นี้้�จะไม่่ได้้ลงรายละเอีียด อย่่างไรก็็ตามหากผู้้�ป่่วย 

		จ  ำเป็็นต้้องตรวจ sequencing แนะนำให้้ส่่งต่่อผู้้�เชี่่�ยวชาญ ตััวอย่่างการตรวจ sequencing ได้้แก่่ 
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		  -	 Dystrophin gene sequencing 

		  -	 Next generation sequencing (NGS) ได้้แก่่ gene panel, whole exome sequencing  

				   (WES) และ whole genome sequencing (WGS) 

	ล ำดัับการส่่งตรวจเพิ่่�มเติิมเพื่่�อให้้การวินิิจฉััยโรคเป็็นไปตาม ภาพที่่� 5 แนวทางการวินิิจฉััยโรค เม่ื่�อตรวจ

พบค่่า CK สููงผิิดปกติิ ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการส่่งตรวจเพิ่่�มเติิม ดัังนี้้�

คำแนะนำ 1.2 ตรวจ MLPA for DMD deletion/duplication เป็็นอัันดัับแรกในผู้้�ป่่วยที่่�สงสััยโรค DMD 

และค่่า CK สููงผิิดปกติิ (B1, ++)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 การตรวจทางพัันธุุศาสตร์์มีีความสำคััญอย่่างยิ่่�งเพ่ื่�อให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการวินิิจฉััยโรค DMD อย่่างแม่่นยำ  

และถืือเป็็นวิิธีีตรวจมาตรฐาน (gold standard)59, 60 หากผู้้�ป่่วยได้้รัับการยืืนยัันทางพัันธุุศาสตร์์จะมีีประโยชน์ ์

ต่่อผู้้�ป่่วยและครอบครััวหลายประการ เช่่น โอกาสในการได้้รัับการรัักษาที่่�เฉพาะกัับความผิิดปกติิทางพัันธุุกรรม 

ที่่�ตรวจพบ โอกาสในการเข้้าร่่วมโครงการวิิจััยทางคลิินิิก การตรวจที่่�แม่่นยำทำให้้ตรวจค้้นสมาชิิกคนอื่่�นในครอบครััว

ที่่�มีีความเสี่่�ยงต่่อการเป็็นโรคและการเป็็นพาหะ อีีกทั้้�งยัังใช้้เป็็นข้้อมููลในการวางแผนครอบครััวในการวิินิิจฉััยทาง

พัันธุุกรรมก่่อนการฝัังตััวหรืือการวินิิจฉััยก่่อนคลอด (preimplantation or prenatal diagnosis)60, 61

	 เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยโรค DMD ส่่วนใหญ่่ประมาณร้้อยละ 70 มีีลัักษณะการกลายพัันธุ์์�แบบ exon deletion 

หรืือ duplication (ตารางที่่� 1) ซึ่่�งลัักษณะการกลายพัันธุ์์�ดัังกล่่าวสามารถตรวจได้้ด้้วยเทคนิิค multiplex  

ligation-dependent probe amplification (MLPA) ซึ่่�งมีีความคุ้้�มค่่ามากท่ี่�สุุด17, 48, 59, 61-63

	ห ากผลการตรวจด้้วยวิิธีี MLPA พบการกลายพัันธุ์์�สามารถให้้การวินิิจฉััยโรค DMD แต่่หากตรวจไม่่พบ

ความผิิดปกติิหรืือผลเป็็นลบ ควรส่่งผู้้�เชี่่�ยวชาญพิิจารณาการตรวจต่่อไป ซึ่่�งอาจจะเป็็นการส่่งตรวจพยาธิิวิิทยา

กล้้ามเนื้้�อ หรืือ การตรวจ DMD sequencing 

	 ในปััจจุบัันประเทศไทยมีีห้้องปฏิิบััติิการในสถานพยาบาลที่่�สามารถตรวจอณููพัันธุุศาสตร์์ข้้างต้้นได้ ้

ตามรายละเอีียดในภาคผนวก 1 อย่่างไรก็็ตามหากแพทย์์ผู้้�ดููแลรัักษาไม่่ได้้อยู่่�ในสถาบัันที่่�สามารถตรวจได้้ 

ให้้พิิจารณาปรึึกษาหรืือส่่งต่่อผู้้�เชี่่�ยวชาญเพื่่�อพิิจารณาส่่งตรวจเพิ่่�มเติิมเพ่ื่�อวิินิิจฉััยโรค นอกจากนี้้�ยัังมีีฐานข้้อมููล

เพื่่�อช่่วยทำนายโรคจากความผิิดปกติิทางพัันธุุศาสตร์์ที่่�ตรวจพบ สามารถศึึกษาเพิ่่�มเติิมได้้จากเว็็บไซต์์ที่่�เก่ี่�ยวข้้อง

ในภาคผนวก 2 
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การตรวจพยาธิิวิิทยากล้้ามเนื้้�อ (Muscle pathology)

	 ในอดีีตการตัดตรวจชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อ (muscle biopsy) เป็็นหนึ่่�งในการตรวจหลักเพื่่�อยืืนยัันการวินิิจฉััยโรค 

แต่่ในปััจจุุบัันการส่่งตรวจลดลงเป็็นอย่่างมากเนื่่�องจากความก้้าวหน้้าในการตรวจอณููพัันธุุศาสตร์์ทำให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับ

การวินิิจฉััยที่่�แม่่นยำมากยิ่่�งขึ้้�น 

คำแนะนำ 1.3 ตรวจพยาธิิวิิทยากล้้ามเนื้้�อ ในผู้้�ป่่วยที่่�สงสััยโรค DMD และค่่า CK สููงผิิดปกติิ แต่่ตรวจ 

ไม่่พบความผิิดปกติิจาก MLPA และเข้้าได้้กัับข้้อใดข้้อหนึ่่�งต่่อไปนี้้� (B4, +)  

	 	 ไม่่สามารถเข้้าถึึงการตรวจทางพัันธุุศาสตร์์ 

	 	 ไม่่พบความผิิดปกติิจากผลการตรวจทางพัันธุุศาสตร์์

	 	 ผลการตรวจทางพัันธุุศาสตร์์ไม่่แน่่ชััดว่่าสััมพัันธ์์กัับการเกิิดโรคหรืือไม่่ 

	 	 (Variant of Unknown Significance, VUS)

	 	 ผู้้�ป่่วยที่่�ต้้องได้้รัับการวิินิิจฉััยแยกโรคอย่่างรวดเร็็ว

	 	 ผู้้�ป่่วยที่่�มีีอาการทางคลิินิิกไม่่สอดคล้้องกัับรููปแบบการกลายพัันธุ์์�

	 	 เป็็นส่่วนหนึ่่�งในงานวิิจััย

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 การตรวจพยาธิิวิิทยากล้้ามเนื้้�อเป็็นหนึ่่�งในทางเลืือกในการตรวจเพื่่�อให้้การวินิิจฉััยแต่่ไม่่จำเป็็นต้้องทำ 

ในผู้้�ป่่วยที่่�สงสััยโรค DMD ทุุกราย ควรพิิจารณาตรวจในกรณีีที่่�การตรวจเบื้้�องต้้นทางพัันธุุศาสตร์์ไม่่ได้้คำตอบ 

หรืือได้้คำตอบไม่่ชััดเจนแต่่อาการทางคลิินิิกเข้้าได้้กัับโรค DMD หรืือ ผู้้�ป่่วยท่ี่�อาการไม่่สอดคล้้องกัับรูปแบบ 

การกลายพัันธุ์์�ที่่�ตรวจพบ เช่่น อาการสงสััยโรค DMD แต่่ตรวจพบ in-frame deletion48, 59, 61, 63 ทั้้�งนี้้� 

มีีหลายรายงานพบว่่าตรวจชิ้้�นเนื้้�อมีีประโยชน์์ในการช่่วยยืืนยัันการวินิิจฉััยโรค64-68

	ผู้้�ป่ ่วยควรได้้รัับการทำหััตถการตัดตรวจชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อโดยแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญ กล้้ามเนื้้�อท่ี่�เลืือกตััดไม่่ควร

อ่่อนแรงมากเกิินไป แนะนำให้้เลืือกมััดท่ี่�มีีกำลัังกล้้ามเนื้้�อระดัับที่่� 4 (grade 4 of motor power) ในรายท่ี่�มีี 

proximal muscle weakness แนะนำเลืือกตััดกล้้ามเนื้้�อ biceps brachii หรืือ quadriceps ทั้้�งนี้้�ควรพิจารณา

ลัักษณะรููปแบบอาการอ่่อนแรง หรืือใช้้ภาพเอ็็มอาร์์ไอของกล้้ามเนื้้�อ (muscle MRI) ร่่วมในการตััดสิินใจ 

ในการเลืือกตำแหน่่งตััดตรวจชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อ ชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อควรได้้รัับการคงสภาพด้้วยการแช่่แข็็ง (freeze fixation) 

ด้้วยวิิธีี isopentane/liquid nitrogen หรืือ acetone/dry ice ทัันทีีที่�ตััดออกจากตััวผู้้�ป่่วยเพื่่�อให้้ชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อ

มีีคุุณภาพดีีที่่�สุุด หากไม่่สามารถทำได้้ต้้องส่่งให้้ถึึงห้้องปฏิิบััติิการภายใน 3 ชั่่�วโมง ห้้ามใช้้ formalin ในการ 

คงสภาพ ในระหว่่างขนส่่งชิ้้�นเนื้้�อต้้องไม่่แช่่ใน normal saline หากขนส่่งด้้วยน้้ำแข็็ง (4 องศาเซลเซีียส) ชิ้้�นเนื้้�อ

ต้้องไม่่สััมผััสกัับน้้ำแข็็งโดยตรง ทั้้�งนี้้�สามารถศึึกษาวีีดิิทััศน์์หััตถการตััดตรวจชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อ การคงสภาพ และ 

การขนส่่ง ในเว็็บไซต์์ตามท่ี่�ระบุุในภาคผนวก 269
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	ลั กษณะจุุลพยาธิิวิิทยา (microscopic feature) ของชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อในผู้้�ป่่วย dystrophinopathy มีีลัักษณะ

เป็็น dystrophic change คืือมีีการตายและการสร้้างใหม่่ของเส้้นใยกล้้ามเนื้้�อ (necrotic and regenerating 

myofiber) เส้้นใยกล้้ามเนื้้�อมีีหลากหลายขนาด (myofiber size variation) มีีจำนวนเส้้นใยที่่�มีีนิิวเคลีียสอยู่่� 

กลางเส้้นใยเพิ่่�มขึ้้�น (increased fiber with internalized nuclei) พบเส้้นใยขนาดใหญ่่ (hypertrophic  

fiber) และขนาดเล็็กกว่่าปกติิ (atrophic fiber) ปะปนกััน มีีปริิมาณเนื้้�อเยื่่�อเกี่่�ยวพัันใน endomysium  

และ perimysium มากขึ้้�น (endomysial fibrosis, perimysial fibrosis) และมีีเนื้้�อเย่ื่�อไขมัันเข้้ามาแทนท่ี่� 

กล้้ามเนื้้�อ (adipose tissue infiltration) และอาจพบเซลล์์อัักเสบแทรกซึึมในกล้้ามเนื้้�อ (inflammatory cell 

infiltration)70

	 การย้้อมตรวจอิิมมููโนฮิิสโตเคมีี (immunohistochemical study) เพิ่่�มเติิมในชิ้้�นกล้้ามเนื้้�ออาจช่่วย 

วิินิิจฉััยแยก dystrophinopathy (DMD หรืือ BMD) จากโรคกล้้ามเนื้้�อเจริิญผิิดเพี้้�ยน (muscular dystrophy) 

ชนิิดอื่่�น อิิมมููโนฮิิสโตเคมีีที่�สำคััญในการวินิิจฉััย dystrophinopathy ได้้แก่่แอนติิบอดีีต่่อ Utrophin,  

Dys-1 (dystrophin rod domain), Dys-2 (dystrophin C-terminal domain) และ Dys-3 (dystrophin 

N-terminal domain) การสั่่�งย้้อมจำเป็็นต้้องสั่่�งย้้อมอิิมมููโนฮิิสโตเคมีีทั้้�ง 4 ชนิิดพร้้อมกััน และอาจพิิจารณา 

สั่่�งย้้อมแอนติิบอดีีอื่�นท่ี่�สามารถตรวจได้้โดยวิิธีีอิมมููโนฮิิสโตเคมีีบนชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อไปพร้้อมกััน การติิดสีี dystrophin 

domain ที่่�จางลงแม้้เพีียงตััวใดตััวหนึ่่�งหรืือไม่่ติิดสีีเลยแต่่มีีการติิดสีี utrophin เพิ่่�มขึ้้�นจะสนัับสนุุนการวิินิิจฉััย 

dystrophinopathy ทั้้�งนี้้�ลัักษณะความรุุนแรงของจุุลพยาธิิวิิทยาหรืืออิิมมููโนฮิิสโตเคมีีที่่�ตรวจพบอาจไม่่สััมพัันธ์์

กัับชนิิดความผิิดปกติิของการกลายพัันธุ์์� ระดัับความอ่่อนแรงหรืือการดำเนิินโรคของ dystrophinopathy71  

ตััวอย่่างลัักษณะจุุลพยาธิิวิิทยาและผลการตรวจอิมมููโนฮิิสโตเคมีีแสดงในภาพที่่� 6 

	 การตรวจหา truncation protein จากชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อโดยวิิธีี Western blotting อาจช่่วยวิินิิจฉััย 

แยก dystrophinopathy จากโรคกล้้ามเนื้้�อผิิดเพี้้�ยนชนิิดอื่่�นที่่�ไม่่สามารถวิินิิจฉััยได้้อย่่างแน่่ชััดจากผลการย้้อม

อิิมมููโนฮิิสโตเคมีี และอาจช่่วยสนัับสนุุนความสััมพัันธ์์ของผลทางพัันธุุศาสตร์์ที่่�ไม่่เคยมีีรายงานมาก่่อน (novel 

genetic variant) หรืือเป็็นชนิิดท่ี่�ไม่่ทราบความสำคััญแน่่ชััด (variant of unknown significant, VUS) กัับ 

การก่่อโรค (pathogenicity) อย่่างไรก็็ดีีการตรวจนี้้�ยังไม่่สามารถส่่งตรวจได้้ในประเทศไทย72, 73
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การตรวจภาพถ่่ายกล้้ามเนื้้�อ (Muscle imaging) 

	 การตรวจภาพถ่่ายกล้้ามเนื้้�อไม่่แนะนำให้้ใช้้เป็็นการตรวจหลัักเพ่ื่�อใช้้ในการวิินิิจฉััยโรค แต่่สามารถใช้ ้

ในการตรวจเพิ่่�มเติิมในการติิดตามความก้้าวหน้้าของโรค อาจมีีบทบาทในการวิจััยวััดประสิิทธิิภาพทางคลิินิิกของ

ทางเลืือกการรักษาใหม่่ อย่่างไรก็็ตามยัังมีีที่�ใช้้ในงานวิิจััยเท่่านั้้�น โดยมีีทางเลืือกตรวจดังนี้้�

	 การตรวจคลื่่�นเสีียงความถี่่�สููงของกล้้ามเนื้้�อ (muscle ultrasound) เป็็นการตรวจที่�ได้้รัับความนิิยม 

มากขึ้้�นเรื่่�อยๆ เน่ื่�องจากทำได้้ง่่าย รวดเร็็ว ไม่่เจ็็บตััว และมัักได้้รัับความร่่วมมืือจากผู้้�ป่่วยรวมถึึงเด็็กเล็็ก ภาพถ่่าย

ในผู้้�ป่่วยโรค DMD จะพบลัักษณะที่่�กล้้ามเนื้้�อถููกแทนที่่�ด้้วยไขมััน (fatty replacement) ร่่วมกัับมีีผัังผืืดที่่� 

กล้้ามเนื้้�อ (muscle fibrosis) ซึ่่�งจะเห็็นได้้จากการเปล่ี่�ยนแปลงความเข้้มของเสีียงสะท้้อน (echo intensity)  

การเปล่ี่�ยนแปลงเหล่่านี้้�สัมพัันธ์์กัับการแย่่ลงของกำลัังกล้้ามเนื้้�อเม่ื่�อเวลาผ่่านไป74, 75

ภาพที่ 6	ต ัวอย่างลักษณะทางพยาธิวิทยาและการติดสีอิมมูโนฮิสโตเคมีในชิ้นกล้ามเนื้อจากเด็กชายอายุ 9 ปีที่ได้รับการ

วินิจฉัยว่าเป็น dystrophinopathy

	จ ากการย้อม H&E พบเส้นใยกล้ามเนื้อมีขนาดแตกต่างกันเล็กน้อยถึงปานกลาง มีเส้นใยเนื้อตายและเส้นใย 

ที่สร้างใหม่กระจายอยู่ มี endomysial fibrosis และมีไขมันแทรกเล็กน้อย การวินิจฉัยโรค dystrophphinopathy อาศัย 

ผลการตรวจพบความผิดปกติของการย้อมสีอิมมูโนฮิสโตเคมีในโปรตีน dystrophin ทั้ง 3 ส่วน (Dys-1, Dys-2 และ Dys-3)  

ที่ย้อมไม่ติดหรือติดจางลง ร่วมกับการแสดงออกของ utrophin ที่เพิ่มขึ้น ในภาพข้างต้นแสดงการเพิ่มขึ้นของ utrophin  

ที่เยื่อหุ้มเซลล์ในผู้ป่วยโรคนี้เปรียบเทียบกับมาคนปกติที่จะย้อมติด utrophin เฉพาะที่เส้นเลือดฝอย (control) การย้อมสี 

ทางอิมมูโนฮิสโตเคมีในผู้ป่วยรายนี้พบ Dys-1 จางลง ในขณะที่ Dys-2 และ Dys-3 ย้อมไม่ติดทั้งคู่

	ห มายเหตุ H&E, Hematoxylin และ eosin; Dys-1, dystrophin rod; Dys-2, dystrophin C-terminal; Dys-3, 

dystrophin N-terminal Bar = 100 ไมครอน (ภาพโดย พ.ญ.จันทิมา แทนบุญ ภาควิชาพยาธิวิทยา คณะแพทยศาสตร์ศิริราช

พยาบาล มหาวิทยาลัยมหิดล)



พิมพ์ชนก กลุศิรชิวโรจน์, จนัทิมา แทนบุญ 4

47

	 การตรวจด้้วยภาพเอ็็มอาร์์ไอของกล้้ามเนื้้�อ (muscle MRI) จะพบลักษณะกล้้ามเนื้้�อบวม (myoedema) 

และการอักเสบตั้้�งแต่่ระยะแรกเริ่่�ม ตามมาด้้วยการสะสมของไขมัันในกล้้ามเนื้้�อ โดยมัักจะพบความผิิดปกติิท่ี่� 

กล้้ามเนื้้�อส่่วนตื้้�นด้้านหลังและด้้านข้้างของขา ได้้แก่่ กล้้ามเนื้้�อ gluteus medius, gluteus minimus และ  

adductor magnus พบมากท่ี่�สุุด ตามมาด้้วย กล้้ามเนื้้�อ gluteus maximus และ quadriceps ซึ่่�งมัักจะไม่่โดน

กล้้ามเนื้้�อส่่วนลึึกด้้านหลัังและด้้านหน้้าของขา ได้้แก่่ กล้้ามเนื้้�อ gracilis, sartorius, และ semimembranosus76 

การตรวจอื่่�นๆ

การตรวจไฟฟ้้าวิินิิจฉััย (Electrodiagnosis, EDx)

	 การตรวจไฟฟ้้าวิินิิจฉััย (Electrodiagnosis, EDx) ประกอบด้้วย การตรวจการนำไฟฟ้้าของเส้้นประสาท 

(nerve conduction study; NCS) และการตรวจการนำไฟฟ้าของกล้้ามเนื้้�อ (electromyography; EMG)  

เพ่ื่�อดููความผิิดปกติิของคล่ื่�นไฟฟ้้าที่่�เกิิดขึ้้�นในกล้้ามเนื้้�อ การแปลผลต้้องอาศััย ทั้้�งประวััติิ ตรวจร่่างกายและ 

การตรวจพบความผิิดปกติิจากไฟฟ้้าวิินิิจฉัย อย่่างไรก็ตามการตรวจนี้้�เป็็นการตรวจแบบรุกล้้ำ (invasive)  

และแม้้ว่่าผลจากการตรวจ EMG สามารถบอกได้้ว่่ามีีพยาธิิสภาพที่่�กล้้ามเนื้้�อ แต่่ไม่่สามารถบอกสาเหตุุได้้  

จึึงไม่่แนะนำให้้ตรวจเพื่่�อวิินิิจฉััยโรคนี้้� อย่่างไรก็็ตามอาจพิิจารณาส่่งตรวจกรณีีที่่�ใช้้ในการช่่วยวิินิิจฉััยแยกโรคอื่่�น 

เช่่น โรคกล้้ามเนื้้�ออัักเสบ โรคเส้้นประสาทส่่วนปลาย เป็็นต้้น



	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD ควรได้้รัับการประเมิินสมรรถภาพกล้้ามเนื้้�อเพ่ื่�อประเมิิน

กำลัังและการทำงานของกล้้ามเนื้้�อเพื่่�อช่่วยวางแผนในการดูแลรักษา การประเมิิน

และเครื่่�องมืือวััดสมรรถภาพกล้้ามเนื้้�อในผู้้�ป่่วยโรค DMD ทั้้�งหมด แสดงไว้้ใน 

ตารางที่่� 3 การประเมิินส่่วนใหญ่่มัักใช้้ในงานวิิจััย เพื่่�อประเมิินการตอบสนองต่่อยา 

การประเมิินจะทำโดยทีีมสหสาขาวิิชาชีีพ เช่่น แพทย์์โรคระบบประสาท แพทย์์

เวชศาสตร์์ฟื้้�นฟูู นัักกายภาพบำบััด นัักกิิจกรรมบำบััด เป็็นต้้น เพ่ื่�อให้้สามารถ 

ประเมิินอย่่างเป็็นมาตรฐานสากล

	 ในการตรวจของกุุมารแพทย์์ในเวชปฏิิบััติิ มัักตรวจกำลัังกล้้ามเนื้้�อด้้วย 

Manual muscle testing เป็็นหลัก นอกจากนี้้�ยังสามารถทดสอบการทำงาน 

แบบกำหนดเวลา ได้้แก่่ 6-minute walk test (6MWT) ตรวจโดยให้้ผู้้�ป่่วยเดิิน 

ในแนวราบให้้ได้้มากท่ี่�สุุดภายในเวลา 6 นาทีี แล้้ววััดระยะทางท่ี่�เดิินได้้ และ  

Time to rise ตรวจโดยให้้ผู้้�ป่่วยเปลี่่�ยนจากท่่านอนเป็็นท่่ายืืนให้้ได้้เร็็วที่่�สุุดแล้้ว 

วััดระยะเวลาที่่�ใช้้ทั้้�งหมด การประเมิินดัังกล่่าวมีีความสำคััญทางคลิินิิกเพ่ื่�อการ 

ติิดตามโรคทุุกๆ 6 เดืือนจึึงนิิยมใช้้ในทางปฏิิบััติิ 

	 อย่่างไรก็ตามการประเมิินดัังกล่่าวสามารถทำได้้เฉพาะผู้้�ป่่วยที่่�อยู่่�ใน 

ระยะเดิินได้้ จึึงมีีการพััฒนาเครื่่�องมืือการตรวจ North star ambulatory  

assessment (NSAA) (ภาคผนวกที่่� 2) ขึ้้�นเพ่ื่�อใช้้ประเมิินสำหรับผู้้�ป่่วยเด็็กโรค  

DMD โดยเฉพาะ ซึ่่�งเป็็นการประเมิินการใช้้งานกล้้ามเนื้้�อผ่่านกิิจกรรมต่่างๆ  

17 รายการ77 การประเมิินเหล่่านี้้�เป็็นที่่�เชื่่�อถืือได้้และช่่วยในการพยากรณ์์โรค 

เพื่่�อคาดการณ์์การทำงานที่่�แย่่ลงของกล้้ามเนื้้�อรวมถึึงการสููญเสีียความสามารถ 

ในการเดิิน78 นอกจากนี้้�ในระยะที่่�ผู้้�ป่่วยที่่�สููญเสีียความสามารถในการเดิินแล้้ว 

พิิมพ์์ชนก กุุลศิิริชิวโรจน์์
อรณี แสนมณีีชัยั

การตรวจประเมิิน
สมรรถภาพกล้้ามเนื้้�อ5
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ตารางที่ 3	 การประเมินและเครื่องมือวัดสมรรถภาพกล้ามเนื้อในผู้ป่วยโรค DMD

หััวข้้อการประเมิิน / ชื่่�อการตรวจ กลุ่่�มผู้้�ป่่วย

กำลัังกล้้ามเนื้้�อ (muscle strength)

	 Manual muscle testing

	 Quantitative myometry

ทุุกระยะ

ทุุกระยะ

การทำงานของกล้้ามเนื้้�อ (muscle function) 

	 North Star Ambulatory Assessment (NSAA)77, 81

	 Performance of the Upper Limb (PUL) 2.079

	 Brooke upper extremity scale 

	 Hammersmith functional motor scale (HMFS)

	 Motor Function Measure (MFM)

	 Bayley-III Scales of Infant and Toddler Development

	 Egen Klassifikation (EK scale)80

ระยะเดิินได้้

ทุุกระยะ

ทุุกระยะ

ทุุกระยะ

ทุุกระยะ

อายุุ 1-42 เดืือน

ระยะเดิินไม่่ได้้

การทดสอบการทำงานแบบกำหนดเวลา (timed function test)78, 82

	 6-minute walk test (6MWT)

	 10-meter walk/run test (TTRW)

	 Time to rise (supine to stand) (TTSTAND)

	 Four-stair climb (TTCLIM)

	 Four-stair descend

ระยะเดิินได้้

ระยะเดิินได้้

ระยะเดิินได้้

ระยะเดิินได้้

ระยะเดิินได้้

สามารถประเมิินสมรรถภาพในการใช้้กล้้ามเนื้้�อแขนและมืือ (upper limb function) ด้้วย Performance of  

the Upper Limb (PUL) 2.079 และ/หรืือ Egen Klassifikation (EK scale)80
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แนวทางการรัักษา

คำแนะนำ 2.1 การรัักษาผู้้�ป่่วยโรค DMD ด้้วยยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์ 

(glucocorticosteroid) โดยเริ่่�มให้้ตั้้�งแต่่มีีอาการกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง  

(อายุุประมาณ 4-5 ปีี) และให้้ต่่อเนื่่�องตลอดชีีวิิต (A1, ++)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	วั ตถุุประสงค์์หลักของการให้้ยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์ในผู้้�ป่่วยโรค DMD 

คืือเพื่่�อเพิ่่�มความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อ ยืืดช่่วงเวลาของระยะเดิินได้้ (ambulation) 

และเพิ่่�มประสิิทธิิภาพการหายใจ นอกจากนี้้�ยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์ ยัังช่่วยลด

ความเส่ี่�ยงในการเกิิดภาวะกระดููกสัันหลังคด (scoliosis) ที่่�ต้้องรัับการผ่่าตััด  

และช่่วยชะลอการเกิิด dilated cardiomyopathy 

	 แนะนำให้้เริ่่�มให้้การรักษาด้้วยยากลุ่่�มนี้้� ตั้้�งแต่่ผู้้�ป่่วยเริ่่�มมีีการทำงานของ

กล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมลง หรืืออายุุประมาณ 4-5 ปีี และให้้ยาต่่อแม้้ผู้้�ป่่วยจะเข้้าสู่่�ระยะเดิิน

ไม่่ได้้ เพื่่�อคงกำลัังกล้้ามเนื้้�อแขนและการใช้้มืือ ชะลอการเกิิดภาวะแทรกซ้้อนต่่างๆ 

เช่่น กระดููกสัันหลังคด dilated cardiomyopathy และภาวะแทรกซ้้อนระบบทาง

เดิินหายใจ48, 50

	 ยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์ (glucocorticoid) ที่่�ใช้้ในการรักษาโรค DMD 

ได้้แก่่ prednisolone, deflazacort และ vamorolone

6
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2.1.1  Prednisolone48

	 กลไกการออกฤทธิ์์�

	 ทำให้้เย่ื่�อหุ้้�มเซลล์์กล้้ามเนื้้�อคงท่ี่� (cell membrane stabilize effect) ลดความเสีียหายของกล้้ามเนื้้�อ

	ล ดการอักเสบ ช่่วยลดความเสีียหายของกล้้ามเนื้้�อจากการตอบสนองของระบบภูมิิคุ้้�มกััน

	 ควบคุมการถอดรหัสนิิวเคลีียร์์ (nuclear transcription regulation) เพื่่�อช่่วยลดการสลายโปรตีีน

ในกล้้ามเนื้้�อ และชะลอการเส่ื่�อมถอยของอาการของผู้้�ป่่วย

	 ขนาดยาที่่�แนะนำ 

	 ขนาดยาท่ี่�แนะนำคืือ 0.75 มก./กก./วััน (ขนาดสููงสุุดไม่่เกิิน 40 มก./วััน) (ตารางที่่� 4)

	 กรณีีผู้้�ป่่วยมีีน้ำหนักตััวเพิ่่�มขึ้้�นมากกว่่าร้้อยละ 20 ของน้้ำหนักที่่�เหมาะสมสำหรับความสููงตามช่่วงอายุุ 

		หลั งจากที่่�กิินยาเป็็นเวลาติิดต่่อกัันมากกว่่า 12 เดืือน แนะนำให้้ลดขนาดยาลงเหลืือ 0.5 มก./กก./วััน  

		 แต่่ถ้้าน้้ำหนักยัังคงเพิ่่�มขึ้้�นหลังจากปรัับขนาดยาลง 3-4 เดืือน แนะนำให้้ลดขนาดยาลงเหลืือ  

		 0.3 มก./กก./วััน (อ่่านเพิ่่�มเติิมได้้ท่ี่�บทท่ี่� 7, อาการทางต่่อมไร้้ท่่อ) 

	 เวลาที่่�เริ่่�มให้้ยา คืือ แนะนำเริ่่�มให้้ยาผู้้�ป่่วย เม่ื่�อเริ่่�มมีีอาการกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง เริ่่�มมีีการหกล้้มบ่่อยขึ้้�น  

		หรืื ออายุุประมาณ 4-5 ปีี50

	 ไม่่แนะนำให้้การรักษาด้้วยยา prednisolone ในผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�ไม่่มีีอาการอ่่อนแรง หรืืออายุุ 

		น้ ้อยกว่่า 2 ปีี

	 ผลข้้างเคีียงที่่�สำคััญของการใช้้ prednisolone ได้้แก่่

	น้ ้ำหนักเพิ่่�ม (มากกว่่าร้้อยละ 20 ของน้้ำหนักเริ่่�มต้้น)

	 ความดัันโลหิตสููง

	พ ฤติิกรรมเปล่ี่�ยนแปลง

	 การเจริิญเติิบโตช้้า

	 เข้้าสู่่�วัยหนุ่่�มสาวช้้า

	ลั ักษณะภายนอกแบบ Cushingoid

	 กรดไหลย้้อนและแผลในกระเพาะอาหาร

	 Glucose intolerance

	 การกดการทำงานของต่่อมหมวกไต (adrenal suppression)

	 ภาวะขนดก (hirsutism)

	สิ ิว

	ต้ ้อกระจก
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2.1.2  Deflazacort 

	 เป็็นยาอนุุพัันธ์์ของ prednisolone จากการศึกษาพบว่่า deflazacort ทำให้้ผู้้�ป่่วยสููญเสีียความสามารถ

ในการเดิินช้้ากว่่า prednisolone ประมาณ 2 ปีี และมีีผลข้้างเคีียงด้้านการเพิ่่�มขึ้้�นของน้้ำหนัักและมีี psychiatric 

side effect น้้อยกว่่า prednisolone อย่่างไรก็็ตาม Deflazacort มีีผลข้้างเคีียงเรื่่�องต้้อหิิน การเจริิญเติิบโตช้้า 

และลัักษณะภายนอกแบบ Cushingoid มากกว่่า prednisolone48, 83, 84

2.1.3  Vamorolone 

	 เป็็นยาที่่�มีีฤทธ์ิ์�ต้้านการอัักเสบ (anti-inflammatory) เช่่นเดีียวกัับ ยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์ แต่่ไม่่มีี

กลไกการถอดรหัสยีีน (gene transcriptional activities) ที่่�ทำให้้ glucocorticoid ออกฤทธ์ิ์�ได้้ นอกจากนี้้�  

Vamorolone ยัังมีีฤทธ์ิ์�ต้้าน (antagonist) ต่่อตััวรัับ mineralocorticoid ซึ่่�งจากการศึกษา พบว่่าเม่ื่�อเทีียบกับ 

prednisolone แล้้ว ยา Vamorolone สามารถลดเวลา Time to Stand (TTSTAND), Time to Run/Walk  

10 Meters Test (TTRW), และ Time to Climb (TTCLIM) ลดผลข้้างเคีียงท่ี่�ถููกรายงานโดยแพทย์์  

(physician-reported adverse effects) และมีีผลต่่อการเจริิญเติิบโตล่่าช้้าน้้อยกว่่า85

ตารางที่ 4	 สรุปขนาดของยากลูโคคอร์ติโคสเตียรอยด์ที่ใช้ในผู้ป่วยโรค DMD

ชื่่�อยา ขนาดยาที่่�แนะนำ

Prednisolone 0.75 มก./กก./วััน (ขนาดสููงสุุด 40 มก./วััน)

Deflazacort* 0.9 มก./กก./วััน (ขนาดสููงสุุด 36-39 มก./วััน)

Vamorolone* 2-6 มก./กก./วััน

*ยังไม่มีใช้ในประเทศไทย (ปี 2567)
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คำแนะนำ 2.2 คััดกรองการติิดเชื้้�อก่่อนการรัักษาด้้วยยา glucocorticosteroid ในผู้้�ป่่วยโรค DMD และ

ให้้วััคซีีนเสริิม ในโรคที่่�ผู้้�ป่่วยยัังไม่่มีีภููมิิคุ้้�มกััน (D1, +)

	 	 ตรวจหาพยาธิิในอุุจจาระ (stool concentration for parasites) 

	 	 เอ็็กซเรย์์ปอด, ทดสอบทููเบอร์์คููลิน (Tuberculin skin test, TST) หรืือ Interferon Gamma  

	 	 Releasing Assay (IGRA) 

	 	 ตรวจคััดกรองไวรััสตัับอัักเสบบีีและซีี

	 	 ตรวจสอบภููมิิคุ้้�มกัันต่่อไวรััสสุุกใส (varicella zoster virus, VZV) ในผู้้�ป่่วยที่่�ยัังไม่่ฉีีดวััคซีีน 

	 	 ตรวจสุุขภาพฟััน และรัักษาฟัันผุุ

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 ยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์มีีผลข้้างเคีียงที่่�สำคััญ คืือการกดภููมิิคุ้้�มกัันของร่่างกาย ซึ่่�งเพิ่่�มความเสี่่�ยง 

การติิดเชื้้�อ ดัังนั้้�นผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการคััดกรองการติิดเชื้้�อ และให้้วััคซีีนเสริิมในโรคที่่�ผู้้�ป่่วยยัังไม่่มีีภูมิิคุ้้�มกััน  

ก่่อนเริ่่�มการรักษาด้้วยยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์48, 86

การรัักษาโรค DMD ด้้วยการรัักษาทางยีีน (Gene-Based Therapeutic Strategies)

	 Gene-Based Therapeutic Strategies เป็็นการรักษาท่ี่�สาเหตุทางพัันธุุกรรมของโรค DMD โดยตรง 

โดยใช้้เทคโนโลยีีต่่างๆ เช่่น exon-skipping การใช้้ small molecules หรืือการรักษาด้้วย gene therapy  

โดยมุ่่�งเน้้นท่ี่�การฟื้้�นฟููหรืือชดเชยโปรตีีน dystrophin ในเซลล์์กล้้ามเนื้้�อ แม้้ว่่าการรักษาบางประเภทจะได้้รัับการ

อนุุมััติิจากสำนัักงานคณะกรรมการอาหารและยาของสหรัฐอเมริิกา (Food and Drug Administration, FDA) 

และมีีใช้้ในบางประเทศแล้้ว แต่่การรักษาเหล่่านี้้�ยัังไม่่มีีใช้้ในประเทศไทย อย่่่�างไรก็็ตามยาดััั�งกล่่่�าวสามารถชะลอ

การดำเนิิิ�นของโรคแต่่่�ยััั�งไม่่่�มีีี�หลััั�กฐานทางการแพทย์์์�ว่่่�าสามารถทำให้้้�หายขาดจากโรคได้้้� ตััวอย่่าง Gene-Based 

Therapeutic Strategies ในปััจจุบััน แสดงดััง ตารางที่่� 5
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ระบบกล้้ามเน้ื้�อและการเคลื่่�อนไหว

คำแนะนำ 3.1 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินและดููแลโดยทีีมสหวิิชาชีีพอย่่าง

สม่่ำเสมอ เพื่่�อผลลััพธ์์การรัักษาที่่�ดีี และเพิ่่�มประสิิทธิิภาพการทำงานของ 

กล้้ามเนื้้�อและการเคลื่่�อนไหว (D1; ++)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	ทีี มสหวิชาชีีพ ซึ่่�งประกอบด้้วยแพทย์์ นัักกายภาพบำบััด นัักกิิจกรรมบำบััด 

และผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านอ่ื่�นๆ ที่่�เกี่่�ยวข้้อง ควรทำงานร่่วมกัันเพื่่�อให้้การรักษาอย่่างเป็็น

องค์์รวม ซึ่่�งจะเพิ่่�มโอกาสให้้การเกิิดผลการรัักษาท่ี่�ดีี ในด้้านการเพิ่่�มประสิิทธิิภาพ

การทำงานของกล้้ามเนื้้�อ การเคล่ื่�อนไหว และเพิ่่�มคุุณภาพชีีวิตของผู้้�ป่่วย48

คำแนะนำ 3.2 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินและติิดตามอาการทางกล้้ามเนื้้�อ

ด้้วยการตรวจเชิิงปริิมาณที่่�เป็็นมาตรฐานโดยแพทย์์หรืือผู้้�ได้้รัับการฝึึกฝนการ

ตรวจ (A2; ++) เช่่น 

			   	 การเดิิน 6 นาทีี (6-minute walk test) 

			   	 การใช้้ North Star Ambulatory Assessment

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 การตรวจ 6-minute walk test และ North Star Ambulatory  

Assessment (อ่่านเพิ่่�มเติิมได้้ท่ี่�บทท่ี่� 5, ภาคผนวก 2) เป็็นการตรวจวัดมาตรฐาน

อภิิรักัษ์์ เมฆมัังกรทอง
กุุลเสฏฐ ศัักด์ิ์�พิิชัยัสกุุล
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เชิิงปริิมาณ (quantitative measures) ในการวัดกำลัังกล้้ามเนื้้�อ ความอดทน (endurance) และความสามารถ

ในการเคลื่่�อนไหว (ambulance ability) ซึ่่�งทำให้้ผู้้�รัักษาสามารถติิดตามการรัักษาได้้อย่่างแม่่นยำมากขึ้้�น48, 50 

และในทางปฏิิบััติิ การประเมิินการเดิินด้้วย observational gait analysis มีีประโยชน์์อย่่างยิ่่�งในการประเมิิน

กล้้ามเนื้้�อกลุ่่�มท่ี่�อ่่อนแรงจนส่่งผลให้้เกิิด pathologic gait เพื่่�อนํํามาประกอบในการวางแผนการรักษาต่่อไป

	คำแนะนำ 3.3 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการป้้องกัันภาวะข้้อติิดและผิิดรููป (B3; +)

3.3.1	 แนะนำให้้ทำการยืืดเหยีียดลำตััวเป็็นประจำอย่่างน้้อย 4–6 ครั้้�ง/สััปดาห์์ เน้้นที่่�ข้้อเท้้า เข่่า และ 

	 สะโพก และทำการยืืดเหยีียดเพิ่่�มเติิมที่่�ข้้อมืือ มืือ และคอ หากการประเมิินพบว่่ามีีความจำเป็็น  

	 (อ่่านรายละเอีียดเพิ่่�มเติิม ได้้ท่ี่�ภาคผนวก 4)

3.3.2	 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยใส่่ ankle-foot orthoses (AFOs) ขณะนอนหลัับ เพื่่�อลดการยึึดติิดและผิิดรููปของ 

	 ข้้อเท้้า ทั้้�งนี้้�ควรระมััดระวัังแผลกดทับขณะใส่่ แต่่ไม่่ควรใช้้ AFOs เพื่่�อใส่่ช่่วยเดิินในผู้้�ป่่วยที่่�ยััง 

	 เดิินได้้ 

3.3.3	 ในผู้้�ป่่วยที่่� เริ่่�มมีีการยึึดติิดของข้้อเท้้า ควรพิิจารณาการใส่่เฝืือกแบบ serial casting หรืือ  

	 progressive stretching splint ตามความเหมาะสมในแต่่ละราย

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 การยืืดเหยีียดกล้้ามเนื้้�อในผู้้�ป่่วยโรค DMD จะช่่วยรัักษาความยืืดหยุ่่�น ป้้องกัันการยึดติิดของกล้้ามเนื้้�อ 

ช่่วยรัักษา range of motion และความคล่่องตััวในการทำงาน ควรเริ่่�มทำการยืืดเหยีียดกล้้ามเนื้้�อท่ี่�ข้้อเท้้า  

เข่่า และสะโพกก่่อน เน่ื่�องจากเป็็นบริเวณท่ี่�มีีอาการก่่อน และเริ่่�มทำการยืืดเหยีียดเพิ่่�มเติิมท่ี่�ข้้อมืือ มืือ และคอ 

เมื่่�ออาการของโรคเป็็นมากขึ้้�นและผู้้�ป่่วยเริ่่�มมีีอาการที่่�บริิเวณดัังกล่่าวด้้วย การยืืดเหยีียดกล้้ามเนื้้�อควรแนะนํําสอน

ให้้ผู้้�ป่่วยทํําได้้ด้้วยตนเอง (self-stretching) หากทํําให้้แบบ passive stretching ควรระมััดระวััง ไม่่ให้้แรงกระทํํา

ที่่�มากเกิินไป 

	 ไม่่แนะนำให้้ใช้้ ankle-foot orthoses (AFOs) เพ่ื่�อช่่วยเดิิน ในผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�ยัังสามารถเดิินได้้ 

เนื่่�องจากการที่่�ผู้้�ป่่วยเดิินเขย่่งเกิิดจากการชดเชยการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อ quadriceps และ hip extensor  

การใส่่ AFOs เพื่่�อช่่วยเดิินอาจทำให้้การเดิินไม่่เป็็นธรรมชาติิ ลดความคล่่องตััวในการเคล่ื่�อนไหว ใช้้พลังงาน 

ในการเดิินมากขึ้้�น ทำให้้ผู้้�ป่่วยไม่่อยากเดิิน และทำให้้ผู้้�ป่่วยเดิินไม่่ได้้ไวขึ้้�น48, 93 อย่่างไรก็็ตามยัังแนะนำ 

การใส่่ AFOs ขณะนอนหลับ เพื่่�อลดการเกิิดการยึึดติิดและผิิดรููปของข้้อเท้้า ควรระมััดระวัังแผลกดทัับขณะใส่่ 

AFOs ขณะนอนหลับด้้วย

	 ผู้้�ป่่วยควรเริ่่�มการใส่่เฝืือกแบบต่่อเน่ื่�อง (serial casting) ทัันทีีที่�เริ่่�มมีีการยึดติิดของข้้อเท้้า (ankle  

contractures) และเริ่่�มส่่งผลกระทบต่่อ range of motion หรืือการเคล่ื่�อนท่ี่�ของผู้้�ป่่วย การรักษาด้้วยวิิธีีนี้้� 

แต่่เนิ่่�น ๆ ช่่วยชะลอความจำเป็็นในการรักษาด้้วยการผ่่าตััดแก้้ไขการยึดติิดของข้้อเท้้าได้้
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คำแนะนำ 3.4	ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับคำแนะนำในการออกกำลัังกาย (B3; +)

3.4.1	 นัักกายภาพบำบััดควรกำหนดโปรแกรมการออกกำลัังกาย รวมทั้้�งสอนการหายใจ (breathing  

	 exercise) ที่่�เหมาะสมต่่อผู้้�ป่่วยโรค DMD ในแต่่ละราย และติิดตามอย่่างต่่อเนื่่�อง 

3.4.2	 แนะนํําการออกกํําลัังกายแบบ  submaximal aerobic เช่่น ปั่่ �นจัักรยานอยู่่�กัับที่่� การ 

	 ออกกํําลัังกายในน้้ำ

3.4.3	 ควรหลีีกเลี่่�ยงการออกกํําลัังกายแบบแรงต้้านสููง (high resistance exercise) หรืือหนััก 

	 เกิินไป (overexertion) หรืือการออกกํําลัังกายที่่�มีีการหดตััวแบบความยาวของกล้้ามเนื้้�อเพิ่่�มขึ้้�น  

	 (eccentric contraction)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 การออกกำลัังกายอย่่างสม่่ำเสมอภายใต้้การดููแลของนัักกายภาพบำบััด สามารถป้้องกัันผลข้้างเคีียง 

จากการใช้้ชีีวิิตแบบไม่่เคลื่่�อนไหว (sedentary lifestyle) ของผู้้�ป่่วยเนื่่�องจากอาการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อ  

ซึ่่�งสามารถก่่อให้้เกิิดผลเสีียในระยะยาวแก่่ผู้้�ป่่วย เช่่น น้้ำหนักเกิิน หรืือการหลีีกเล่ี่�ยงการเข้้าสัังคม นอกจากนี้้�  

การออกกำลัังกาย ยัังส่่งผลดีีต่่อความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อ การทำงานของหััวใจและหลอดเลืือด และคุุณภาพชีีวิิต

โดยรวม

	ผู้้�ป่ ่วยควรได้้รัับคำแนะนำการออกกำลัังกายแบบที่�มีีแรงกระแทกต่่ำและแรงต้้านต่่ำ (low-impact, 

low-resistance exercises) เช่่น ออกกํําลัังกายในน้้ำ จัักรยานแบบอยู่่�กัับที่่� (Cycle ergometer) เพ่ื่�อรัักษา 

การทำงานของกล้้ามเนื้้�อ 

	หลีี กเล่ี่�ยงการออกกำลัังกายแบบกล้้ามเนื้้�อยืืดตััว (Eccentric muscle activity) หรืือการออกกำลัังกาย

ที่่�ใช้้ความต้้านทานสููง (high-resistance exercise) เช่่น การยกน้้ำหนััก เนื่่�องจากการออกกำลัังกายดัังกล่่าว  

ทำให้้เส้้นใยกล้้ามเนื้้�อเกิิดการบาดเจ็็บและทำให้้ความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อแย่่ลง48 (อ่่านเพิ่่�มเติิมท่ี่�หััวข้้อ 2  

ของภาคผนวก 4)	

การออกกำำ�ลัังกายท่ี่�แนะนำำ�ในผู้้�ป่วยโรค DMD ได้้แก่่

	 1.	 ออกกํําลัังกายในน้้ำ แนะนำผู้้�ป่่วยให้้ออกกำลัังกายด้้วยการว่่ายน้้ำได้้ตั้้�งแต่่ระยะเดิินได้้ ระยะเดิินไม่่

ได้้ช่่วงต้้น ไปจนถึึงวััยผู้้�ใหญ่่ โดยมีีผู้้�ดูแลอย่่างใกล้้ชิิด

	 2.	 จัักรยานแบบอยู่่�กัับที่่� แนะนำผู้้�ป่่วยให้้ออกกำลัังกายด้้วยการปั่่�นจัักรยานกัับที่่�ได้้ตั้้�งแต่่ ระยะเดิินได้้ 

ระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงต้้น ไปจนถึึงวััยผู้้�ใหญ่่ โดยมีีผู้้�ดูแลอย่่างใกล้้ชิิด

	 3.	 การฝึึกหายใจ แนะนำผู้้�ป่่วยหายใจลึึกให้้อกขยายสมมาตร (อ่่านเพิ่่�มเติิมท่ี่�หััวข้้อ 3.1 ของ 

ภาคผนวก 4)
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คำแนะนำ 3.5 ผู้้�ป่่วยโรค DMD ควรได้้รับการประเมิินและรัักษาความเจ็็บปวดของกล้้ามเนื้้�อในทุุกช่่วงอายุุ 

(D1; +)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินความเจ็็บปวดของกล้้ามเนื้้�อและการเคลื่่�อนไหว ในทุุกครั้้�งที่่�มาพบผู้้�รักษา  

การละเลยการประเมิินความเจ็็บปวด ทำให้้ผู้้�ป่่วยมีีคุุณภาพชีีวิิตลดลง และเกิิดความเครีียดทั้้�งทางกายและ 

ทางใจ ส่่งผลให้้ผู้้�ป่่วยลดการเคล่ื่�อนไหว และเล่ี่�ยงการเข้้าสัังคม การรักษาความเจ็็บปวดของผู้้�ป่่วยโรค DMD 

ประกอบด้้วย การรัักษาทางยา เช่่น การใช้้ยาแก้้ปวด และการรัักษานอกเหนืือจากการใช้้ยา เช่่น การกายภาพบำบััด 

กิิจกรรมบำบััด และ การบำบััดพฤติิกรรมและความคิิด (Cognitive Behavioral Therapy, CBT)48

ระบบทางเดิินอาหารและภาวะโภชนาการ

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD มัักมีีภาวะแทรกซ้้อนทางระบบทางเดิินอาหารหรืือโภชนาการ ได้้แก่่ น้้ำหนัักเกิิน น้้ำหนััก

ตััวน้้อย มวลกระดููกต่่ำ การกลืืนผิิดปกติิ และการยึดติิดของขากรรไกร ปััจจััยสำคััญที่่�ทำให้้เกิิดภาวะแทรกซ้้อน 

ดัังกล่่าว ได้้แก่่ การรักษาด้้วยยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์ การเคล่ื่�อนไหวและการใช้้พลังงงานกายลดลง ซึ่่�ง 

ภาวะแทรกซ้้อนดัังกล่่าว ทำให้้เกิิดผลกระทบเชิิงลบต่่อระบบทางเดิินหายใจ กล้้ามเนื้้�อ และระบบไหลเวีียนโลหิต 

ในที่่�สุุด จึึงมีีคำแนะนำทางโภชนาการและระบบทางเดิินอาหารดังต่่อไปนี้้�

คำแนะนำ 3.6 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับคำแนะนำด้้านโภชนาการ

3.6.1	 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินภาวะทางโภชนาการ โดยแพทย์์หรืือผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านโภชนาการ ตั้้�งแต่ ่

	 เริ่่�มได้้รัับการวิินิิจฉััย และติิดตามอย่่างต่่อเนื่่�องตามความเหมาะสม (C1; +) 

3.6.2	 ควรติิดตามประเมิินน้้ำหนััก ส่่วนสููง weight for height และ body-mass index (BMI)  

	 ในทุุกครั้้�งที่่�ผู้้�ป่่วยมาโรงพยาบาล (D1; +)

		  	หากผู้้�ป่่วยยืืนไม่่ได้้ ให้้ประเมิินความยาวท่่านอน และใช้้ weight for height/length 

		  	หากวัดัความยาวไม่่ได้้ พิจิารณาใช้้การวัดัเส้้นรอบวงแขน (mid upper arm circumference) แทน 

3.6.3	 แนะนำการรัับประทานอาหาร ที่่�มีีปริิมาณพลัังงาน โปรตีีน คาร์์โบไฮเดรต ไขมััน แร่่ธาตุุ และวิิตามิิน 

	 อย่่างเหมาะสม โดยอ้้างอิิงตามปริิมาณสารอาหารที่่�ควรได้้รัับประจำวัันสำหรัับคนไทย พ.ศ. 2563  

	 (Dietary Reference Intake for Thais; Thai DRI 2020) (ตารางที่่� 6) (D1; +)

3.6.4	 ประเมิินปริิมาณการบริโภคแคลเซีียม และติิดตาม serum 25-hydroxy-vitamin D ปีีละ 1 ครั้้�ง  

	 และให้้การรัักษาภาวะพร่่องวิิตามิินดีี (serum 25-hydroxy-vitamin D < 30 นก. / มล.) (D1; +)
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	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD ควรได้้รัับการประเมิินภาวะทางโภชนาการในทุุกครั้้�งที่่�มาโรงพยาบาล พร้้อมทั้้�ง 

ติิดตามน้้ำหนัก ส่่วนสููง weight for height และ body-mass index (BMI) โดยมีีเปอร์์เซ็็นไทล์์ที่่�เหมาะสม 

อยู่่�ระหว่่างเปอร์์เซ็็นไทล์์ท่ี่� 10 ถึึง เปอร์์เซ็็นไทล์์ท่ี่� 85 (10th – 85th Percentiles) ตามช่่วงอายุุ นัักโภชนาการ

ควรมีีส่่วนร่่วมในการกำหนดอาหารให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับสารอาหารในปริิมาณที่่�เหมาะสมตามแต่่ละบุุคคล เนื่่�องจาก 

ยัังไม่่มีีคำแนะนำโดยเฉพาะกัับผู้้�ป่่วยโรค DMD จึึงแนะนำให้้อ้้างอิิงจากคำแนะนำแผนโภชนาการสำหรับประชากร

ทั่่�วไปท่ี่�มีีสุขภาพดีี48, 50, 93 ดััง ตารางที่่� 6 

ตารางที่ 6	 คำ�แนะนำ�แผนโภชนาการสำ�หรับประชากรทั่วไปที่มีสุขภาพดี (ดัดแปลงจาก 94)

ความต้้องการพลัังงาน (overall energy need)

Overall calorie need = resting energy expenditure (REE) x physical activity factor
	 	 REE ในเด็็กชายคำนวณจากสมการ Schofield
		  -	 อายุุ 3-10 ปีี	 :	 REE [kilocalories] = 22.7 × weight in kg + 504
		  -	 อายุุ 10-18 ปีี	 :	 REE [kilocalories] = 17.7 × weight in kg + 659
	 	 Physical activity factor (สำหรับเด็็กชายอายุุ 3–18 ปีี) ได้้แก่่ 
		  -	 ไม่่มีีการออกกำลัังกาย (1.00) การออกกำลัังกายน้้อย (1.13) การออกกำลัังกายปานกลาง (1.26) และ 
			   การออกกำลัังกายมาก (1.42)

โปรตีีน: คำแนะนำการบริิโภคโปรตีีนตามช่่วงอายุุ

	 	 อายุุ 4-5 ปีี	 :	 19 กรััม/วััน
	 	 อายุุ 6-8 ปีี	 :	 24 กรััม/วััน
	 	 อายุุ 9-12 ปีี	 :	 39 กรััม/วััน
	 	 อายุุ 13-15 ปีี	 :	 55 กรััม/วััน
	 	 อายุุ 16-18 ปีี	 :	 61 กรััม/วััน

สารน้้ำ (fluid): คำแนะนำการบริิโภคสารน้้ำ (รวมถึึงน้้ำดื่่�ม) ตามน้้ำหนัักและอายุุ

ตามน้้ำหนััก
	 	 น้้ำหนัก 1–10 กก.	 :	 100 มล./กก.
	 	 น้้ำหนัก 10–20 กก.	 :	 1000 มล. + 50 มล. ต่่อกิิโลกรััมท่ี่�เกิิน 10 กก.
	 	 น้้ำหนัก > 20 กก.	 :	 1500 มล. + 20 มล. ต่่อกิิโลกรััมท่ี่�เกิิน 20 กก.
ตามอายุุ:
	 	 อายุุ 4–8 ปีี	 :	 1.2 ลิิตร 	 (ประมาณ 5 ถ้้วย)
	 	 อายุุ 9–13 ปีี	 :	 1.8 ลิิตร 	 (ประมาณ 8 ถ้้วย)
	 	 อายุุ 14–18 ปีี	 :	 2.6 ลิิตร 	 (ประมาณ 11 ถ้้วย)
	 	 อายุุ ≥ 19 ปีี	 :	 3.0 ลิิตร 	 (ประมาณ 13 ถ้้วย)

วิิตามิินและแร่่ธาตุุ

ควรให้้สารอาหารตามเกณฑ์์การบริโภคอาหารที่�แนะนำตามอายุุ (dietary reference intakes, DRIs)
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	  นอกจากนี้้�แคลเซีียมและวิิตามิินดีีมีีความสำคััญอย่่างยิ่่�งในการคงมวลกระดููก (bone density)  
และป้้องกัันภาวะกระดููกพรุุน (osteoporosis) ผู้้�ป่่วยจึึงควรได้้รัับการประเมิินปริิมาณแคลเซีียมและวิิตามิินดีี  
อย่่างน้้อยปีีละ 1 ครั้้�ง โดยเฉพาะผู้้�ป่่วยท่ี่�อยู่่�ในระยะเดิินไม่่ได้้ และได้้ยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์ ผู้้�ป่่วยควร 
ได้้รัับการรัักษาโรคพร่่องวิิตามิินดีี (vitamin D deficiency) เมื่่�อมีี serum 25-hydroxy-vitamin D น้้อยกว่่า  
30 นก./ มล.48

คำแนะนำ 3.7 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับคำแนะนำด้้านระบบทางเดิินอาหาร (D1; +)
3.7.1	 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการประเมิินโดยแพทย์์โรคระบบทางเดิินอาหาร เมื่่�อสงสััยว่่าผู้้�ป่่วยมีี 
	 อาการดัังต่่อไปน้ี้� ท้้องผููก (constipation) โรคกรดไหลย้้อน (gastroesophageal reflux)  
	 การเคลื่่�อนไหวลำไส้้ผิดปกติิ (dysmotility) หรืือ มีีความจำเป็็นในการใส่่ gastrostomy  
	 tube
3.7.2	 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินเพื่่�อคััดกรองภาวะกลืืนลำบาก (dysphagia) อย่่างสม่่ำเสมอในระยะ 
	 เดิินไม่่ได้้ 
3.7.3	 แนะนำให้้ให้้คำปรึึกษาเรื่่�องการใส่่สายให้้อาหารทางหน้้าท้้อง (gastrostomy tube) เมื่่�อมีี 
	 ข้้อบ่่งชี้้�

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 
	 อาการท้้องผููก เป็็นภาวะแทรกซ้้อนที่่�พบบ่่อยในผู้้�ป่่วยโรค DMD เนื่่�องจากการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อเรีียบ
ของอวััยวะภายใน (visceral smooth muscle) ร่่วมกัับปััจจัยเส่ี่�ยงหลายอย่่าง เช่่น colonic transit time ลดลง 
การไม่่เคลื่่�อนไหวของร่่างกาย (immobility) ความอ่่อนแอของกล้้ามเนื้้�อหน้้าท้้อง และภาวะขาดน้้ำ ผู้้�ป่่วยท่ี่�มีี
อาการท้้องผููกควรได้้รัับการรัักษาด้้วยยาระบาย เช่่น โพลีีเอทิิลีีนไกลคอล (polyethylene glycol) milk of 
magnesia, แลคตููโลส (lactulose) หรืือการใช้้ยาสวนทวาร (enema)46

	 โรคกรดไหลย้้อน เป็็นภาวะแทรกซ้้อนท่ี่�พบบ่่อยเช่่นกััน ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิินโดยแพทย์์ โรคทาง
เดิินอาหาร หากการรัักษาเบื้้�องต้้นไม่่ได้้ผล เนื่่�องจากการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อเรีียบของทางเดิินอาหาร เมื่่�อ 
ผู้้�ป่่วยมีีภาวะแทรกซ้้อนสงสััยโรคกรดไหลย้้อน ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการปรึึกษาแพทย์์เฉพาะทางเดิินอาหาร เพื่่�อ 
พิิจารณาการให้้ยาลดกรด และปรัับเปล่ี่�ยนพฤติิกรรมการกิน เช่่น กิินครั้้�งละปริิมาณน้้อย แต่่เพิ่่�มความถ่ี่�ในการกิน 
และลดอาหารไขมัันสููง46

	 ภาวะกลืืนลำบาก (Dysphagia) เป็็นภาวะแทรกซ้้อนทางระบบทางเดิินอาหารที่่�พบบ่่อย อาการ 
กลืืนลำบากมัักค่่อยๆ มีีความรุุนแรงมากขึ้้�น ผู้้�ป่่วยจึึงควรได้้รัับการคััดกรองภาวะดัังกล่่าวล่่วงหน้้าอย่่างต่่อเนื่่�อง 
ได้้แก่่ อาการรู้้�สึกลำบากในการกลืืนของเหลวและอาหารแข็็ง ความรู้้�สึกว่่าอาหารติิดอยู่่�ในลำคอ และใช้้เวลานาน
ในการกินอาหารแต่่ละมื้้�อ 
	 เมื่่�อผู้้�ป่่วยเริ่่�มมีีความรุุนแรงของภาวะแทรกซ้้อนทางระบบทางเดิินอาหารมากขึ้้�น เช่่น น้้ำหนัักลด มีีภาวะ
ขาดน้้ำ มีีภาวะทุุพโภชนาการ สำลัักบ่่อย หรืือมีีปััญหากลืืนลำบาก มีีอาการหรืือโอกาสสำลััก ควรให้้คำแนะนำ 
ในการใส่่สายให้้อาหารทางหน้้าท้้อง (gastrostomy tube) และให้้การดููแลด้้านโภชนบำบััดในผู้้�ป่่วยที่่�ได้้รัับอาหาร
ทางสายให้้อาหารต่่อไป
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ระบบไหลเวีียนโลหิิต 

คำแนะนำ 3.8 การตรวจคลื่่�นไฟฟ้้าหััวใจ (electrocardiogram, ECG) 

3.8.1	 ตรวจ ECG เพื่่�อเป็็น baseline ตั้้�งแต่่ได้้รัับการวิินิิจฉััยโรค DMD (B2; ++)

3.8.2	 ตรวจ ECG ทุุก 1 ปีี ในทุุกระยะของโรค (D1; ++)

3.8.3	 พิิจารณาตรวจ ECG หากมีีอาการของการทำงานของหััวใจที่่�แย่่ลง หรืือตามคำแนะนำของแพทย์์ 

	 ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ (D1; ++)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 	

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD มีีความเส่ี่�ยงสููงที่่�จะเกิิดภาวะหััวใจเต้้นผิิดจัังหวะ (cardiac arrhythmia) และการอุดกั้้�น

ของการนำไฟฟ้้า (conduction defects) ความเส่ี่�ยงนี้้�เพิ่่�มขึ้้�นตามอายุุ โดยในระยะเดิินได้้มีีโอกาสพบคล่ื่�นไฟฟ้้า

หััวใจผิดปกติิประมาณ ร้้อยละ 30-50 ในระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงต้้น ร้้อยละ 70-80 และในระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้าย

มากกว่่าร้้อยละ 90 ดัังนั้้�นผู้้�ป่่วยจึึงควรได้้รัับการตรวจ ECG ตั้้�งแต่่เริ่่�มแรกที่่�ได้้รัับการวินิิจฉััยเพ่ื่�อเป็็น baseline 

เพิ่่�มความถ่ี่�ในการตรวจเม่ื่�อโรคมีีความรุุนแรงขึ้้�น และได้้รัับการรักษาเม่ื่�อตรวจพบความผิิดปกติิ46, 95, 96

คำแนะนำ 3.9 ในการตรวจการตรวจหััวใจด้้วยคลื่่�นเสีียงความถี่่�สููง (echocardiogram) (B1; +)

3.9.1	 ตรวจ echocardiogram เพื่่�อเป็็น baseline เมื่่�อผู้้�ป่่วยอายุุ 6-7 ปีี 

3.9.2	 พิิจารณาตรวจติิดตาม echocardiogram เป็็นระยะ ทั้้�งน้ี้� ขึ้้�นกัับบริบทความเหมาะสมของ 

	 สถานพยาบาล

3.9.3	 พิิจารณาตรวจ echocardiogram หากมีีอาการของการทำงานของหััวใจที่่�แย่่ลง หรืือตาม 

	 คำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD จะเริ่่�มพบภาวะกล้้ามเนื้้�อหััวใจผิิดปกติิ (cardiomyopathy) ที่่�ตรวจได้้จาก  

echocardiogram ที่่�อายุุเฉล่ี่�ยประมาณ 14.4 ปีี นอกจากนี้้�ประมาณร้้อยละ 30 ของผู้้�ป่่วยท่ี่�มีี cardiomyopathy 

จะมีีอาการโรคหััวใจล้้มเหลว (congestive heart failure) จึึงควรได้้รัับการตรวจคัดกรองและติิดตาม  

echocardiogram เพื่่�อประเมิิน left ventricular function ขนาดของหััวใจ และมองหาความผิิดปกติ ิ

ของการเคล่ื่�อนไหวของห้้องหััวใจ (wall motion abnormalities) เม่ื่�อตรวจพบควรได้้รัับการรักษาอย่่าง 

ทัันท่่วงทีี95-99
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คำแนะนำ 3.10 อาจพิิจารณาตรวจติิดตาม Cardiac Magnetic Resonance Imaging (CMRI) ตาม 

คำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ (B2; +/-)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 CMRI เป็็นการตรวจวินิิจฉัยท่ี่�มีีความไวสููงต่่อการเปล่ี่�ยนแปลงการทำงานของหััวใจ และสามารถตรวจพบ

ภาวะ myocardial fibrosis ได้้ไวกว่่า echocardiogram อย่่างไรก็็ตามการพิจารณาทำ CMRI ต้้องขึ้้�นกัับ 

ความพร้้อมของการตรวจด้้วย96-98

คำแนะนำ 3.11 อาจพิิจารณาตรวจคััดกรอง 24-hour Holter ทุุก 1-3 ปีี โดยขึ้้�นกัับอายุุ เมื่่�อผู้้�ป่่วยมีีอาการ

ทางคลิินิกิ หรือืตรวจพบ left ventricular function ผิดปกติิ หรือืมีี myocardial fibrosis หรืือตามคำแนะนำ

ของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ (D1; +/-)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 ผู้้�ป่่วยโรค DMD มีีความเส่ี่�ยงต่่อภาวะหััวใจเต้้นผิิดจัังหวะ เช่่น atrial fibrillation, atrial flutter,  

ventricular tachycardia และ ventricular fibrillation ซึ่่�งสามารถรัักษาได้้ด้้วยยารัักษาหััวใจเต้้นผิิดจัังหวะ 

เมื่่�อผู้้�ป่่วยมีีอาการใจสั่่�น หรืือตรวจพบความผิิดปกติิของหััวใจ จึึงอาจพิจารณาได้้รัับการตรวจคััดกรองด้้วย 24-hour 

Holter เป็็นระยะตามคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ100

คำแนะนำ 3.12 การให้้ยาชะลอความเสื่่�อมโรคหััวใจ (A1; +)

พิิจารณาให้้ยากลุ่่�ม angiotensin-converting enzyme inhibitors (ACEIs) หรืือ angiotensin II  

receptor blockers (ARBs) เป็็นยาตััวแรก (first-line therapy) เมื่่�อผู้้�ป่่วยโรค DMD เข้้าได้้กัับข้้อใด

ข้้อหนึ่่�งดัังต่่อไปนี้้�

			   	 เมื่่�อผู้้�ป่่วยเริ่่�มแสดงอาการหััวใจล้้มเหลว หรืือมีี LVEF < 55%

			   	 มีีหลัักฐานความผิิดปกติิของหััวใจจากการตรวจวิินิิจฉััยด้้วยวิิธีีต่่าง ๆ

			   	 เมื่่�อผู้้�ป่่วยอายุุตั้้�งแต่่ 10 ปีีขึ้้�นไป แม้้ไม่่มีีอาการทางระบบไหลเวีียนโลหิิตหรืือ LVEF ปกติิ

			   	 พิิจารณาให้้ตามคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 การใช้้ยากลุ่่�ม Angiotensis-converting enzyme inhibitors (ACEIs) เช่่น enalapril และ  

Angiotensin II receptor blockers (ARBs) เช่่น losartan สามารถช่่วยลดความดัันโลหิต ลดการทำงาน 

เกิินของหััวใจ (cardiac workload) และชะลอการเกิิดภาวะหััวใจล้้มเหลวในผู้้�ป่่วยโรค DMD96-98
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กลไกการออกฤทธิ์์�ของยา

	 	 ACEIs: ยัับยั้้�งการเปล่ี่�ยนแปลงของ angiotensin I ไปเป็็น angiotensin II ซึ่่�งช่่วยลดความดัันโลหิต

และลดการทำงานเกิินของหััวใจ (cardiac workload)

	 	 ARBs: ยัับยั้้�งการทำงานของ angiotensin II ที่่� receptor ซึ่่�งมีีผลลดความดัันโลหิตและลดการทำงาน

เกิินของหััวใจ (cardiac workload)

คำแนะนำ 3.13 ควรพิิจารณาให้้ยากลุ่่�ม Beta-blocker เมื่่�อพบหลัักฐานของการมีีหััวใจล้้มเหลว หรืือเริ่่�ม

มีี ventricular dysfunction โดยปรัับขนาดยาตามคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ (A1; ++)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 ยากลุ่่�ม Beta-blockers เป็็นยาที่่�มีีประสิิทธิิภาพในการรัักษาภาวะหััวใจล้้มเหลวในผู้้�ป่่วยโรค DMD  

โดยยานี้้� มีีฤทธิ์์�ในการลดอััตราการเต้้นของหััวใจ ลด myocardial oxygen demand และช่่วยเพิ่่�ม cardiac 

output จึึงพิิจารณาให้้ยากลุ่่�มนี้้� เม่ื่�อพบหลักฐานของการมีีหัวใจล้้มเหลว หรืือ ventricular dysfunction  

นอกจากนี้้�ยังอาจพิจารณาให้้ยา digoxin หรืือ diuretics เม่ื่�อภาวะหััวใจล้้มเหลวควบคุมได้้ยาก97, 98

คำแนะนำ 3.14 พิิจารณาให้้ยากลุ่่�ม antithrombotic ในผู้้�ป่่วยที่่�มีี severe ventricular dysfunction 

และมีีการเคลื่่�อนไหวร่่างกายน้้อย (immobility) หรืือตามคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านโรคหััวใจ

หรืือผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคเลืือด (B1; +)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD มีีความเสี่่�ยงต่่อการเกิิดภาวะลิ่่�มเลืือดอุุดตััน เน่ื่�องจากมีีการเคลื่่�อนไหวร่่างกายน้้อย  

(immobility) และมีีการทำงานของหััวใจผิิดปกติิ (cardiac dysfunction) จึึงพิิจารณาให้้ยา anticoagulants 

หรืือ antiplatelet เพื่่�อป้้องกัันภาวะดัังกล่่าว โดยเฉพาะผู้้�ป่่วยที่่�มีี severe ventricular dysfunction และ 

เม่ื่�อผู้้�ป่่วยเริ่่�มเคล่ื่�อนไหวร่่างกายน้้อย95, 96

คำแนะนำ 3.15 ผู้้�ป่่วย DMD ควรได้้รัับการประเมิินด้้านหััวใจก่่อนดมยาสลบ ถ้้าผู้้�ป่่วยมีีอาการหรืืออาการ

แสดงอยู่่�แล้้ว ควรได้้รัับการประเมิินซ้้ำก่่อนดมยาสลบ (D1; +)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยโรค DMD มีีความเส่ี่�ยงต่่อการดมยาสลบ โดยเฉพาะในการผ่่าตััดใหญ่่ เช่่น การผ่่าตััด 

เพื่่�อแก้้ไขกระดููกสัันหลังคด (scoliosis correction surgery) จึึงควรประเมิินความเส่ี่�ยงทางระบบไหลเวีียนโลหิต 

และควรแจ้้งให้้วิิสััญญีีแพทย์์ทราบถึึงความเสี่่�ยง เพื่่�อให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการดููแลอย่่างเหมาะสมทั้้�งก่่อนผ่่าตััด ขณะผ่่าตััด 

และหลังผ่่าตััดด้้วย96, 99, 101
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คำแนะนำ 3.16 การตรวจคััดกรองเพื่่�อประเมิินภาวะหััวใจในผู้้�หญิิงที่่� เป็็นพาหะของโรค DMD  

(D1; +/-)

3.16.1		 อาจพิิจารณาตรวจ ECG และ/หรืือ echocardiogram โดยเริ่่�มต้้นในวััยผู้้�ใหญ่่ตอนต้้น 

3.16.2		 อาจพิิจารณาติิดตามคััดกรอง ECG และ/หรืือ echocardiogram อย่่างต่่อเนื่่�องทุุก  

	 	 3-5 ปีี หากผลคััดกรองไม่่พบความผิิดปกติิ

3.16.3		 อาจพิิจารณาตรวจ CMRI ตามคำแนะนำแพทย์์ผู้้� เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ เมื่่�อผลคััดกรองพบ 

	 	 ความผิิดปกติิ

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	ผู้้�ป่ ่วยเพศหญิิงท่ี่�เป็็นพาหะโรค DMD สามารถตรวจพบภาวะ cardiomyopathy จากการตรวจ CMRI  

ได้้ถึึงร้้อยละ 47 โดยความผิิดปกติิท่ี่�พบได้้แก่่ การลดลงของ left ventricular ejection fraction (LVEF)  

ร้้อยละ 14 และพบ late gadolinium enhancement ร้้อยละ 16102 ผู้้�หญิงที่่�เป็็นพาหะของโรค DMD จึึงควร 

ได้้รัับการตรวจคััดกรองตั้้�งแต่่ในวััยผู้้�ใหญ่่ตอนต้้น เพื่่�อเป็็น baseline รวมทั้้�งควรได้้รัับการตรวจคััดกรองอย่่างน้้อย

ทุุก 3-5 ปีี ถ้้าไม่่มีีความผิิดปกติิ96, 97, 99

ระบบการหายใจและการนอนหลัับ

	 การดูแลระบบการหายใจมีีความสำคััญต่่อการรอดชีีวิตและคุุณภาพชีีวิตของผู้้�ป่่วย เน่ื่�องจากผู้้�ป่่วย 

โรค DMD จะมีีการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อระหว่่างกระดููกซี่่�โครง (intercostal muscle) และกล้้ามเนื้้�อกะบัังลม 

ซึ่่�งจะมีีอาการชััดเจนหลัังจากที่่�ผู้้�ป่่วยอยู่่�ในระยะที่่�ไม่่สามารถเดิินได้้ (loss of ambulation) และสััมพัันธ์์กัับ 

กล้้ามเนื้้�อของแขนอ่่อนแรง (upper limb weakness) ที่่�เป็็นมากขึ้้�นเรื่่�อยๆ นอกจากนี้้�ภาวะกระดููกสัันหลังคด 

(scoliosis) ที่่�อาจพบได้้ในผู้้�ป่่วยโรค DMD ยัังทำให้้มีี restrictive lung disease ซึ่่�งส่่งผลกระทบต่่อการทำงาน

ของระบบการหายใจได้้เช่่นกััน ในระยะเดิินไม่่ได้้มัักพบว่่าผู้้�ป่่วยจำเป็็นต้้องใช้้เคร่ื่�องช่่วยหายใจ โดยเริ่่�มแรก 

อาจมีีการใช้้เฉพาะการนอนหลัับในช่่วงเวลากลางคืืน ต่่อมาอาจเกิิดการหายใจล้้มเหลวในระหว่่างวััน (daytime 

respiratory failure) จนต้้องใช้้ตลอด 24 ชั่่�วโมง103

	  เนื่่�องจากการดำเนิินโรคเป็็นไปอย่่างค่่อยเป็็นค่่อยไป ผู้้�ป่่วยอาจจะสามารถปรัับตััวได้้โดยไม่่รู้้�สึึกถึึง 

อาการผิิดปกติิและรายงานให้้แพทย์์ทราบ ดัังนั้้�นควรมีีการประเมิินและติิดตามความผิิดปกติิของการหายใจ 

อย่่างใกล้้ชิิด ได้้แก่่ การซัักประวััติิอย่่างละเอีียดเพ่ื่�อประเมิินการหายใจผิิดปกติิจากการนอนหลัับ ความถี่่�ของ 

การติิดเชื้้�อในระบบหายใจส่่วนล่่าง ความสามารถในการไอหรืือระบายเสมหะ การกลืืน ความสามารถในการเดิิน 

(ambulatory status) รวมถึึงการตรวจสมรรถภาพปอด เพื่่�อพิิจารณาให้้การบำบััดรัักษาตามความเหมาะสมกัับ

ระยะของโรค103, 104
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คำแนะนำ 3.17 การประเมิินและติิดตามการทำงานของระบบการหายใจ (A1; ++)

3.17.1		 ให้้ประเมิินจากอาการทางระบบหายใจอย่่างสม่่ำเสมอ และเมื่่�อสงสััยความผิิดปกติิของการหายใจ  

	 	 ควรพิิจารณาตรวจเลืือดเพื่่�อประเมิินระดัับก๊๊าซในเลืือดและระดัับเกลืือแร่่เพิ่่�มเติิม

3.17.2 	 เริ่่�มการทดสอบสมรรถภาพปอด (pulmonary function testing, PFT) เมื่่�อผู้้�ป่่วยให้้ความ 

	 	 ร่่วมมืือในการตรวจ หรืือเมื่่�อผู้้�ป่่วยอายุุตั้้�งแต่่ 6 ปีีขึ้้�นไปซึ่่�งคาดว่่ามีีเทคนิิคการตรวจที่่�เหมาะสม

3.17.3		 การประเมิิน PFT ได้้แก่่ Force Vital Capacity (FVC) จาก spirometry เป็็นหลััก และพิิจารณา 

	 	 ตรวจ negative inspiratory force หรืือ maximal inspiratory pressure (NIF หรืือ MIP),  

	 	 maximal expiratory pressure (MEP), peak cough flow (PCF) หากสามารถทำได้้

3.17.4		 ตรวจติิดตาม PFT ทุุก 6-12 เดืือนในระยะเดิินได้้ และทุุก 6 เดืือนในระยะเดิินไม่่ได้้ ควรพิิจารณา 

	 	 ตรวจติิดตาม PFT บ่่อยขึ้้�นในผู้้�ป่่วยที่่�มีีอาการทางระบบหายใจ หรืือมีีโรคทางระบบหายใจอื่่�น 

	 	 ร่่วมด้้วย

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 ในการประเมิินแต่่ละครั้้�ง การสอบถามอาการทางระบบหายใจร่่วมกัับการประเมิินด้้วย PFT และ 

พิิจารณาตรวจเลืือดเป็็นสิ่่�งสำคััญอย่่างยิ่่�ง เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยโรค DMD บางรายอาจไม่่สามารถเล่่าถึึงอาการผิิดปกติิ

ดัังกล่่าวได้้ด้้วยตนเอง หรืือไม่่ทัันสัังเกตการเปล่ี่�ยนแปลงของอาการ25, 37 หากสงสััยว่่ามีีความผิิดปกติิของ 

ระบบการหายใจ แนะนำให้้ส่่งตรวจเลืือดเพื่่�อประเมิินระดัับก๊๊าซในเลืือดและระดัับเกลืือแร่่ ถ้้าในขณะตื่่�นพบว่่า 

มีีภาวะคาร์์บอนไดออกไซด์์คั่่�ง (hypercapnia) P
a
CO

2
 > 45 มม.ปรอท หรืือ ค่่าไบคาร์์บอเนต (HCO

3
-) สููงขึ้้�น  

> 27 มิิลลิิโมล/ลิิตร อาจบ่่งชี้้�ว่่าอาจมีีภาวะหายใจต่่ำ (hypoventilation) 

	 ในแนวทางเวชปฏิิบััติิที่่�แนะนำในระดัับนานาชาติิ แนะนำให้้ประเมิินผู้้�ป่่วยโรคกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงด้้วย  

PFT ได้้แก่่ forced vital capacity (FVC), negative inspiratory force (NIF) หรืือ maximal inspiratory 

pressure (MIP), maximal expiratory pressure (MEP), sniff nasal inspiratory pressure (SNIP) และ  

peak cough flow (PCF)96, 105, 106 แต่่จากบริิบททางสาธารณสุุขของประเทศไทย แนะนำให้้ประเมิินจาก  

FVC เป็็นหลััก และพิิจารณาตรวจ NIF, MEP และ PCF เพิ่่�มเติิมหากสามารถทำได้้ โดยอุุปกรณ์์สำหรับการวััด

สมรรถภาพปอดและค่่าปกติิ แสดงไว้้ใน ตารางที่่� 7

	 ในระยะเดิินได้้ผู้้�ป่่วยโรค DMD ควรได้้รัับการประเมิิน FVC อย่่างน้้อยทุุก 6-12 เดืือน โดย FVC  

จะเพิ่่�มขึ้้�นตามการเจริิญเติิบโตจนกว่่าจะเข้้าสู่่�ระยะเดิินไม่่ได้้ จากนั้้�น FVC จะลดลงเรื่่�อยๆ ซึ่่�งการลดลงของ  

FVC อาจเกิิดขึ้้�นได้้แม้้ไม่่มีีอาการทางระบบหายใจ จากการศึึกษาก่่อนหน้้านี้้�พบว่่าผู้้�ป่่วยที่่�เข้้าสู่่�ระยะเดิินไม่่ได้ ้

ในช่่วงอายุุน้้อยมีี FVC ที่่�มีีค่่าต่่ำกว่่าและลดลงอย่่างรวดเร็็วกว่่า เม่ื่�อเปรีียบเทีียบกับผู้้�ป่่วยท่ี่�เข้้าสู่่�ระยะเดิินไม่่ได้ ้
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	 ในช่่วงอายุุมาก46 หากตรวจพบ FVC ผิิดปกติิ หรืือมีีอาการทางระบบหายใจแล้้ว ควรประเมิินระดัับ 

ก๊๊าซในเลืือดแดงหรืือดำ (arterial or venous blood gas), pulse oximetry (SpO
2
) และการตรวจ 

ค่่าคาร์์บอนไดออกไซด์์ในลมหายใจที่่�ขณะหายใจออกสุุด end-tidal (P
et
CO

2
) และ การตรวจค่่าคาร์์บอนไดออกไซด์์

ในเลืือดผ่่านทางผิิวหนัง transcutaneous partial pressure of carbon dioxide (P
tc
CO

2
) ร่่วมด้้วยเพื่่�อ 

เฝ้้าระวัังภาวะการหายใจต่่ำ (hypoventilation)

	 เมื่่�อเข้้าสู่่�ระยะเดิินไม่่ได้้ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการประเมิิน FVC ในท่่านั่่�ง และพิิจารณาประเมิิน NIF, MEP,  

และ PCF หากสามารถทำได้้ตามความเหมาะสม อย่่างน้้อยทุุก 6 เดืือน แต่่ผู้้�ป่่วยในระยะนี้้�บางส่่วนทำ PFT  

ได้้ผลไม่่น่่าเชื่่�อถืือ หรืือไม่่สามารถทำ PFT ได้้เนื่่�องจากกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง ดัังนั้้�นจึึงควรมีีอุปกรณ์์วััดระดัับออกซิิเจน

ที่่�ปลายนิ้้�วเพื่่�อใช้้ติิดตามอาการด้้วยตนเองท่ี่�บ้้าน โดยเฉพาะอย่่างยิ่่�งในช่่วงท่ี่�มีีการเจ็็บป่่วยจากโรคระบบหายใจ

เฉีียบพลัน46, 98 และเฝ้้าระวัังภาวะ hypoventilation ด้้วยวิิธีีการตรวจดังกล่่าวข้้างต้้น

ตารางที่ 7	 สมรรถภาพปอด อปุกรณ์สำ�หรบัการวดั และค่าปกติ

สมรรถภาพปอด อุุปกรณ์์สำหรัับการวััด ค่่าปกติิ

FVC* Spirometer > 80% predicted value หรืือคิิดเป็็น z-score  

> - 1.65[107]

NIF หรืือ MIP Negative pressure manometer ในเด็็กอายุุ > 18 ปีี NIF เป็็นค่่าลบ > 60 ซม.น้้ำ108

MEP Positive pressure manometer ในเด็็กอายุุ > 18 ปีี MEP เป็็นค่่าบวก > 60 ซม.น้้ำ108

PCF Peak flow meter ที่่�ต่่อกับั oronasal 

mask 

ในเด็็กอายุุ > 12 ปีี PCF > 270 ลิิตร/นาทีี109, 110

*จากค่่าอ้้างอิิงของ Global Lung Initiative (GLI) 
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คำแนะนำ 3.18 การขยายปอดและขัับเสมหะ (lung expansion and airway clearance therapy)  

(A1; ++)

3.18.1		 ผู้้�ป่่วยโรค DMD ทุุกคนควรได้้รัับการสอนการขยายปอดและขัับเสมหะ เพื่่�อฝึึกฝนตั้้�งแต่่ระยะแรก 

	 	 เริ่่�มของโรคอย่่างเต็็มที่่�และสม่่ำเสมอ

3.18.2		 พิิจารณาทำ lung volume recruitment (LVR) และ/หรืือให้้การช่่วยไอด้้วยเทคนิิคหรืืออุุปกรณ์์ 

	 	 ต่่าง ๆ เมื่่�อประสิิทธิิภาพของการไอลดลง หรืือมีีความผิิดปกติิข้้อใดข้้อหนึ่่�งต่่อไปนี้้�

			   	 แนะนำให้้เริ่่�มทำ LVR อย่่างสม่่ำเสมอเมื่่�อ FVC < 60% predicted 

			   	 แนะนำเริ่่�มให้้การช่่วยไอเมื่่�อ FVC < 50% predicted หรืือ PCF < 270 ลิิตร/นาทีี หรืือ  

	 	 	 	 MEP < 60 ซม.น้้ำ หรืือมีีภาวะ hypoventilation

 

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD ที่่�มีีกล้้ามเนื้้�อการหายใจอ่่อนแรงโดยเฉพาะกล้้ามเนื้้�อที่่�ใช้้ในการหายใจออก จะทำให้้ 

การไอและการขับเสมหะไม่่มีีประสิิทธิิภาพ เพิ่่�มความเส่ี่�ยงต่่อการเกิิดปอดแฟบ (atelectasis), ปอดอัักเสบ  

(pneumonia) หรืือภาวะหายใจล้้มเหลว (respiratory failure) ควรมีีการประเมิินการไอและการขัับเสมหะ 

อย่่างสม่่ำเสมอ โดยเฉพาะอย่่างยิ่่�งเม่ื่�อมีีการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อมากขึ้้�นตามลำดัับ ในระยะท่ี่�ไม่่สามารถเดิินได้้ 

หรืือการทำงานของกล้้ามเนื้้�อแขนลดลงไม่่สามารถยกมืือได้้ถึึงระดัับปาก (Brooke score 3) 

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD ควรฝึึกฝนวิิธีีการฟื้้�นฟููระบบหายใจอย่่างสม่่ำเสมอ (ภาคผนวก 4) รวมถึึงการขยายปอด

และขัับเสมหะ ควรเพิ่่�มความถ่ี่�ของการขับเสมหะขึ้้�นเม่ื่�อมีีการติิดเชื้้�อในระบบหายใจ โดยผู้้�ดูแลสามารถช่่วยผู้้�ป่่วย

โรค DMD ให้้ขยายปอดและไอขัับเสมหะด้้วยเทคนิิคหรืืออุุปกรณ์์ต่่างๆ ดัังนี้้�

	 	 การช่่วยไอด้้วยการใช้้มืือ (manually assisted cough, MAC) ทำโดยใช้้มืือกดไปที่่�หน้้าท้้อง 

(abdominal thrust) และ/หรืือทรวงอกด้้านข้้าง (lateral costal) ระหว่่างไอออกมา

	 	 การเพิ่่�มปริิมาตรปอด (lung volume recruitment, LVR) เป็็นการขยายปอดด้้วยแรงดัันบวก

จากการหายใจซ้้อนสะสม (breath stacking) หลายครั้้�ง สามารถทำได้้ด้้วยตนเองหรืือใช้้อุุปกรณ์์ช่่วยหายใจ 

ชนิิดมืือบีีบ (self-inflating bag) ผ่่านหน้้ากากครอบจมููกและปาก (oronasal mask) หรืือปากคาบ  

(mouthpiece) จนถึึงระดัับการหายใจเข้้าเต็็มที่่� (maximal inspiratory capacity) แล้้วปล่่อยให้้หายใจออก 

หรืือไอขัับเสมหะออกมา111 แนะนำให้้ทำ LVR เป็็นประจำอย่่างน้้อยวัันละ 1-2 ครั้้�ง เพื่่�อช่่วยคงความยืืดหยุ่่�น 

และปริิมาตรของปอด ซึ่่�งนำไปสู่่�การเพิ่่�มประสิิทธิิภาพการไอ5 เมื่่�อทำ LVR ร่่วมกัับการช่่วยไอวิิธีีอื่่�นด้้วยจะทำให้้

ไอขัับเสมหะได้้ดีียิ่่�งขี้้�น
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	 	 การช่่วยไอด้้วยเครื่่�องอััดอากาศเข้้า-ออก (mechanical insufflation-exsufflation,  

MIE or cough assist machine) สามารถทำผ่่านได้้ทั้้�งหน้้ากากครอบจมููกและปาก (oronasal mask)  

หรืือท่่อช่่วยหายใจ (artificial airway) MIE จะให้้แรงดัันบวกอััดอากาศเข้้าสลัับกับแรงดัันลบดึงอากาศออก 

อย่่างรวดเร็็ว ซึ่่�งคล้้ายคลึึงกัับกลไกการไอตามธรรมชาติิ ทำให้้เสมหะในทางเดิินหายใจส่่วนบนและส่่วนล่่าง 

ถููกเคล่ื่�อนออกมา การใช้้ MIE ให้้ผลลััพธ์์ในการขัับเสมหะที่่�ดีีและช่่วยเพิ่่�ม PCF หลัังจากขัับเสมหะออกมา112, 113 

แต่่ผู้้�ป่่วยอาจมีีความไม่่สุุขสบายระหว่่างการทำหััตถการได้้

	 	 การใช้้เครื่่�องสั่่�นทรวงอกความถี่่�สููง (high-frequency chest wall oscillation or VestTM)  

มีีลัักษณะเป็็นเสื้้�อกั๊๊�กที่่�ต้้องเลืือกขนาดให้้เหมาะสมกัับผู้้�ป่่วย การสั่่�นจะช่่วยเคล่ื่�อนเสมหะจากทางเดิินหายใจ 

ส่่วนล่่าง จึึงควรทำร่่วมกัับการช่่วยไอวิิธีีอื่่�นๆ ด้้วย เช่่น MAC หรืือ LVR 

คำแนะนำ 3.19 การประเมิินการนอนหลัับ และการช่่วยหายใจขณะนอนหลัับ (A1; ++) 

3.19.1		 พิิจารณาส่่งตรวจ overnight pulse oximetry และ capnometry ในกรณีีต่่อไปนี้้�

			   	 สงสัยัหรือืมีีอาการของภาวะ obstructive sleep apnea หรืือ sleep-disordered breathing  

	 	 	 	 ได้้แก่่

	 	 	 	 -	 ผู้้�ป่่วยเริ่่�มมีีความผิิดปกติิของการนอนหลัับ เช่่น มีีอาการกรน หายใจแผ่่วหรืือหยุุดหายใจ 

	 	 	 	 		 ขณะหลัับ มีีอาการปวดศีีรษะตอนเช้้า เบื่่�ออาหาร หรืือง่่วงมากขึ้้�นในเวลากลางวััน 

	 	 	 	 -	 ผู้้�ป่่วยที่่�ไม่่สามารถรายงานอาการผิิดปกติิของตััวเองได้้ ต้้องอาศััยการสัังเกตของผู้้�ดููแล 

	 	 	 	 		 เกี่่�ยวกัับความเปลี่่�ยนแปลงในชีีวิตประจำวััน เช่่น ความเปลี่่�ยนแปลงด้้านจิิตใจหรืืออารมณ์์  

	 	 	 	 		 อ่่อนเพลีียช่่วงกลางวััน หงุุดหงิิดง่่าย สมาธิิและความจำถดถอย

			   	 FVC < 50% predicted ถึึงแม้้ว่่าผู้้�ป่่วยยัังอยู่่�ในระยะเดิินได้้ก็็ตาม

			   	 ผู้้�ป่่วยในระยะเดิินไม่่ได้้ ที่่�มีีกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงมากขึ้้�น

			   	 ผู้้�ป่่วยที่่�มีีน้้ำหนัักเพิ่่�มขึ้้�นหรืือมีีภาวะ cushingoid หลัังได้้รัับการรัักษาด้้วยยา glucocorti- 

	 	 	 	 costeroid

3.19.2		 พิิจารณาส่่งต่่อผู้้�ป่่วยให้้กุมารแพทย์์โรคระบบการหายใจ เพื่่�อพิิจารณาให้้การรัักษาด้้วย non- 

	 	 	 invasive ventilation (NIV) ในกรณีีต่่อไปนี้้� 

			   	 มีีอาการหรืืออาการแสดงของภาวะหายใจต่่ำขณะหลัับ (nocturnal hypoventilation)

			   	 มีีความผิิดปกติิของ overnight pulse oximetry และ capnometry 
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			   	 มีีความผิิดปกติิของ PFT ได้้แก่่ FVC < 50% predicted หรืือ NIF (MIP) < 60 ซม.น้้ำ

			   	 ขณะตื่่�น SpO
2
 < 95% (room air) หรืือ P

a
CO

2
 หรืือ P

et
CO

2
 หรืือ P

tc
CO

2
 > 45 มม.ปรอท  

	 	 	 	 หรืือ HCO
3
- > 27 มิิลลิิโมล/ลิิตร

3.19.3		 พิิจารณาส่่งต่่อผู้้�ป่่วยให้้กุมารแพทย์์โรคการนอนหลัับเมื่่�อผลการตรวจ pulse oximetry และ  

	 	 	 capnometry ไม่่พบความผิิดปกติิชััดเจน แต่่มีีอาการหรืืออาการแสดงของ nocturnal  

	 	 	 hypoventilation หรืือมีีความผิิดปกติิอื่่�น ๆ ดัังข้้างต้้น เพื่่�อพิิจารณาทำ polysomnography  

	 	 	 และ NIV titration ต่่อไป

3.19.4		 พิิจารณาตรวจติิดตามประเมิินการนอนหลัับทุก 6-12 เดืือน ในผู้้�ป่่วยที่่�ยัังไม่่ได้้ใช้้เครื่่�องช่่วยหายใจ  

	 	 	 หรืือทุุก 1 ปีี ในผู้้�ที่่�ใช้้เครื่่�องช่่วยหายใจชนิิด NIV

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 การอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อที่่�ใช้้ในการหายใจ โดยเฉพาะกล้้ามเนื้้�อที่่�ใช้้ในการหายใจเข้้า ทำให้้เกิิด  

nocturnal hypoventilation และทำให้้เกิิดการหายใจผิดปกติิจากการนอนหลับ (sleep-disordered  

breathing) จากการศึกษาพบว่่าผู้้�ป่่วยโรค DMD มีีความเส่ี่�ยงท่ี่�จะเริ่่�มมีี nocturnal hypoventilation ได้้ตั้้�งแต่่

ระยะเดิินได้้ ซึ่่�งสััมพัันธ์์กัับการลดลงของ FVC < 50% predicted และเม่ื่�อเข้้าสู่่�ระยะเดิินไม่่ได้้ในช่่วงท้้ายผู้้�ป่่วย

ทุุกคนจะมีี nocturnal hypoventilation 

	 การใช้้เครื่่�องช่่วยหายใจแบบไม่่รุุกล้้ำ (Non-Invasive Ventilation, NIV) เป็็นการรัักษาที่่�สำคััญเมื่่�อ 

ผู้้�ป่่วยมีีภาวะหายใจไม่่เพีียงพอ (respiratory insufficiency) จากกล้้ามเนื้้�อหายใจอ่่อนแรง การใช้้ NIV จะใช้้

หน้้ากากเพ่ื่�อให้้แรงดัันบวกในทางเดิินหายใจ (positive airway pressure) ซึ่่�งช่่วยให้้การแลกเปล่ี่�ยนก๊๊าซเพีียงพอ 

ลดการทำงานการหายใจ (work of breathing) ทำให้้ประสิิทธิิภาพในการหายใจของผู้้�ป่่วยดีีขึ้้�น 

	 นอกจากนี้้�การใช้้ NIV ยัังช่่วยเพิ่่�มคุุณภาพชีีวิิต ชะลอการลดลงของสมรรถภาพปอด ลดการนอนโรงพยาบาล 

และเพิ่่�มอายุุขััย (life expectancy) ของผู้้�ป่่วย96, 114-116 ช่่วยบรรเทาอาการที่�เกี่่�ยวข้้องกัับกล้้ามเนื้้�อหายใจ 

อ่่อนแรง ช่่วยให้้ออกจากโรงพยาบาลได้้ง่่ายขึ้้�นและมีีคุุณภาพการนอนดีีขึ้้�น117, 118 การเริ่่�มใช้้ NIV ตั้้�งแต่่ผู้้�ป่่วย 

เริ่่�มมีีอาการหายใจลำบากในเวลากลางคืืนยัังช่่วยให้้ผู้้�ป่่วยและครอบครััวมีีเวลาเตรีียมตััวสำหรับการใช้้เครื่่�อง 

อย่่างมีีประสิิทธิิภาพมากกว่่าการเริ่่�มใช้้เม่ื่�อผู้้�ป่่วยมีีภาวะหายใจล้้มเหลวเฉีียบพลัน 

	 ในเบื้้�องต้้นผู้้�ป่่วยมัักจำเป็็นต้้องใช้้เครื่่�องช่่วยหายใจขณะนอนหลัับในเวลากลางคืืน แต่่ควรพิิจารณาใช้้

เครื่่�องช่่วยหายใจทั้้�งเวลากลางวัันและกลางคืืน เม่ื่�อมีี PaCO2 หรืือ PetCO2 หรืือ PtcCO2 > 45 มม.ปรอท หรืือ 

baseline SpO2 < 95% (room air) หรืือมีีอาการเหนื่�อยหายใจไม่่สะดวกขณะต่ื่�น
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คำแนะนำ 3.20 ปรึึกษากุุมารแพทย์์โรคระบบการหายใจ เพื่่�อพิิจารณาเจาะคอ (tracheostomy)  

ในกรณีีต่่อไปนี้้� (B2; +)

			   	 มีีอาการสููดสำลัักบ่่อยจาก severe bulbar dysfunction

			   	 ต้้องใช้้ NIV > 16 ชั่่�วโมงต่่อวััน 

			   	 ไม่่สามารถแก้้ไขภาวะ hypoxia, hypercapnia ด้้วยการใช้้ NIV ได้้

			   	 ไม่่สามารถถอดท่่อช่่วยหายใจได้้ (failed extubation) เป็็นเวลาอย่่างน้้อย 2 สััปดาห์์

			   	 มีีทางเดิินหายใจส่่วนบนอุุดกั้้�นแบบรุุนแรง เช่่น severe midface hypoplasia

			   	 ตััดสิินใจร่่วมกัันระหว่่างผู้้�ป่่วย ผู้้�ดููแล และทีีมผู้้�รัักษา เพื่่�อให้้การรัักษาแบบประคัับประคอง  

	 	 	 	 (palliative care)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 การเจาะคอ (tracheostomy) แนะนำสำหรัับในผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�มีีภาวะหายใจไม่่เพีียงพออย่่าง 

รุุนแรง ที่่�ไม่่สามารถจััดการได้้ด้้วยการใช้้เครื่่�องช่่วยหายใจแบบไม่่รุุกล้้ำ (NIV) ประโยชน์์ของการใส่่ท่่อหลอดลมคอ

คืือ ช่่วยเพิ่่�มประสิิทธิิภาพการหายใจ ลดความเส่ี่�ยงของการติิดเชื้้�อในระบบหายใจ และเพิ่่�มคุุณภาพชีีวิตของผู้้�ป่่วย 

ทั้้�งนี้้�การเจาะคอควรเป็็นการตัดสิินใจร่่วมกัันของทีีมสหสาขาวิิชาชีีพ รวมถึึงผู้้�ป่่วยและผู้้�ดูแลด้้วย96, 104

	คำแนะนำ 3.21 ให้้วััคซีีนเพื่่�อป้้องกัันการติิดเชื้้�อในระบบหายใจในผู้้�ป่่วยโรค DMD ตามแนวทางของสมาคม

โรคติิดเชื้้�อในเด็็กแห่่งประเทศไทย (A1; ++)

3.21.1		 วััคซีีนไข้้หวััดใหญ่่ (inactivated influenza vaccine) ปีีละ 1 ครั้้�ง

3.21.2		 วััคซีีนป้้องกัันโรค COVID-19 

3.21.3		 วััคซีีน invasive pneumococcal disease (PCV13 และ PPSV23)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD มีีกล้้ามเนื้้�อท่ี่�ใช้้ในการหายใจที่่�อ่่อนแรง ทำให้้การหายใจและการไอเพื่่�อขัับเสมหะทำได้้

ไม่่เต็็มที่่� เพิ่่�มความเสี่่�ยงต่่อการติิดเชื้้�อในระบบหายใจจากเชื้้�อไข้้หวัดใหญ่่ COVID-19 และเชื้้�อ Streptococcus 

pneumoniae ซึ่่�งก่่อให้้เกิิดโรค invasive pneumococcal disease 



อภิรกัษ์ เมฆมงักรทอง, กลุเสฏฐ ศักด์ิพิชยัสกลุ 7

71

คำแนะนำ 3.22 การดููแลในภาวะเจ็็บป่่วยฉุุกเฉิิน (D1; +)

3.22.1		 ข้้อบ่่งชี้้�ว่่าผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการช่่วยเหลืือด้้วย NIV อย่่างเร่่งด่่วน ได้้แก่่ 

			   	 ภาวะออกซิิเจนในเลืือดต่่ำ SpO
2
 < 95%

			   	 ภาวะคาร์์บอนไดออกไซด์์คั่่�ง P
a
CO

2
 > 45 มม.ปรอท

			   	 มีีอัตราการหายใจเร็็วหรืือช้้าผิิดปกติิ หรืือมีีอาการเหนื่่�อย

3.22.2 	หลีีกเลี่่�ยงการให้้ออกซิิเจนเพีียงอย่่างเดีียวโดยไม่่มีีการช่่วยหายใจ เนื่่�องจาก	ผู้้�ป่่วยโรค DMD  

	 	 อาจสููญเสีียกลไกการกระตุ้้�นการหายใจจาก hypoxic drive ซึ่่�งพบได้้ในรายที่่�มีีภาวะ 

	 	 คาร์์บอนไดออกไซด์์คั่่�งเป็็นเวลานาน

3.22.3		 ควรมีีการปรัับขนาดยาสเตีียรอยด์ตามภาวะเครีียด (stress) เช่่น การเจ็็บป่่วยรุุนแรง การบาดเจ็็บ  

	 	 การผ่่าตััด หรืือเมื่่�อสงสััยว่่ามีีภาวะวิิกฤตต่่อมหมวกไต (adrenal crisis) เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยที่่�ได้้รัับยา 

	 	 สเตีียรอยด์มาเป็็นระยะเวลานาน อาจเกิดิภาวะกดการทำงานของต่่อมหมวกไต (adrenal suppression)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ37, 103

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD ที่่�การทำงานของระบบการหายใจผิิดปกติิ อาจมีีอาการแย่่ลงได้้อย่่างรวดเร็็วเมื่่�อมีีการติิด

เชื้้�อในระบบหายใจ ในการประเมิินอาการหายใจลำบาก (respiratory distress) ผู้้�ป่่วยอาจไม่่มีีอาการแสดงของ

การออกแรงกล้้ามเนื้้�อที่่�ช่่วยในการหายใจเพิ่่�มมากขึ้้�นเนื่่�องจากมีีกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงและการเคลื่่�อนไหวที่่�ลดลง 

นอกจากนี้้�ผู้้�ป่่วยโรค DMD ยัังมีีความเสี่่�ยงต่่อการเกิิดโรคกล้้ามเนื้้�อหััวใจซึ่่�งทำให้้ผู้้�ป่่วยมีีอาการหายใจลำบากได้้

เช่่นเดีียวกััน ดัังนั้้�นผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�มีีอาการหายใจลำบากจึึงควรได้้รัับการประเมิินการทำงานของหััวใจด้้วย 

ควรพิจารณาให้้ออกซิิเจนแก่่ผู้้�ป่่วยโรค DMD ตามความจำเป็็นโดยมีีวัตถุุประสงค์์เพื่่�อให้้ได้้ SpO
2
 > 95% ผู้้�ป่่วย

ไม่่ควรได้้รัับเฉพาะออกซิิเจนเพีียงอย่่างเดีียวโดยไม่่ได้้รัับการประเมิินภาวะคาร์์บอนไดออกไซด์์คั่่�ง มีีการติิดตาม

อาการอย่่างต่่อเนื่่�องในหอผู้้�ป่่วยวิิกฤต และประเมิินว่่ามีีการหายใจที่่�เพีียงพอหรืือไม่่ด้้วยการตรวจระดัับก๊๊าซ 

ในเลืือด (blood gases analysis) หรืือ ตรวจระดัับคาร์์บอนไดออกไซด์์ในเลืือดทางผิิวหนัง (transcutaneous CO
2
) 

	 ในการช่่วยหายใจ ผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�มีีภาวะออกซิิเจนในเลืือดต่่ำ SpO
2
 < 95%, ภาวะคาร์์บอนไดออกไซด์์

คั่่�ง P
a
CO

2
 > 45 มม.ปรอท, มีีอััตราการหายใจเร็็วหรืือช้้าผิิดปกติิ หรืือมีีอาการเหนื่�อย ซึ่่�งเป็็นข้้อบ่่งชี้้�ว่่าผู้้�ป่่วย 

ควรได้้รัับการประเมิินและให้้การช่่วยเหลืือด้้วย NIV อย่่างเร่่งด่่วน ควรหลีีกเลี่่�ยงการให้้ออกซิิเจนที่่�มากเกิินไป 

เพีียงอย่่างเดีียวโดยไม่่ใช้้เคร่ื่�องช่่วยหายใจเพื่่�อแก้้ไขภาวะออกซิิเจนในเลืือดต่่ำ (hypoxemia) จากภาวะหายใจต่่ำ 

(hypoventilation) เน่ื่�องจากผู้้�ป่่วยโรค DMD อาจสูญเสีียกลไกการกระตุ้้�นการหายใจจาก hypoxic drive  

จนทำให้้เกิิดภาวะคาร์์บอนไดออกไซด์์คั่่�ง (hypercapnia) เพิ่่�มมากขึ้้�น ในรายที่่�ใช้้ NIV ไม่่ได้้ผล ควรพิิจารณาใช้้

เครื่่�องช่่วยหายใจผ่่านท่่อช่่วยหายใจ (endotracheal tube) หรืือ ท่่อหลอดลมคอ (tracheostomy tube) 
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	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD ที่่�มีีการติิดเชื้้�อในระบบหายใจควรได้้รัับยาปฎิิชีีวนะอย่่างทัันท่่วงทีี โดยพิิจารณาจาก 

อาการและอาการแสดงทางคลิินิิก และผลการตรวจเพิ่่�มเติิม 3 ใน 5 ข้้อดัังนี้้� ได้้แก่่ 1) ไข้้, 2) เม็็ดเลืือดขาว 

หรืือ C-reactive protein สููงขึ้้�น, 3) มีีเสมหะปริิมาณมาก, 4) ภาพรังสีีทรวงอกผิิดปกติิ, 5) มีีภาวะออกซิิเจน 

ในเลืือดต่่ำ (hypoxemia) หรืือหายใจลำบาก ผู้้�ป่่วยโรค DMD อาจมีีการขับเสมหะเองได้้ไม่่เพีียงพอ จึึงควรมีีการ

ทำกายภาพบำบััดทรวงอกร่่วมกัับการช่่วยไอด้้วยวิิธีีต่่าง ๆ อาจพิจารณาพ่่นน้้ำเกลืือ (normal saline solution) 

แบบฝอยละอองในรายท่ี่�มีีเสมหะข้้นเหนีียว ควรระมััดระวัังการใช้้ยาท่ี่�มีีผลกดการทำงานของระบบการหายใจ  

เช่่น opiates, ยากดไอ ซึ่่�งอาจลดความสามารถในการขับเสมหะได้้

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD ส่่วนใหญ่่จะได้้รัับการรัักษาด้้วยยาสเตีียรอยด์์เพ่ื่�อช่่วยชะลอความเส่ื่�อมของกล้้ามเนื้้�อ 

และการทำงานของระบบหายใจ ผู้้�ป่่วยท่ี่�ได้้รัับยาสเตีียรอยด์์มาเป็็นระยะเวลานานอาจเกิิดภาวะกดการทำงานของ

ต่่อมหมวกไต (adrenal suppression) อาจจำเป็็นต้้องปรัับขนาดยาเพิ่่�มขึ้้�นในช่่วงเวลาที่่�เจ็็บป่่วยโดยแนะนำ 

ให้้ปรึึกษาแพทย์์เพื่่�อการปรัับขนาดยาอย่่างเหมาะสม ควรมีีการวางแผนกรณีีฉุุกเฉิินสำหรัับการให้้ยาสเตีียรอยด์์

ตามภาวะเครีียด (stress) เมื่่�อมีีการเจ็็บป่่วยรุุนแรง การบาดเจ็็บ การผ่่าตััด หรืือเมื่่�อสงสััยว่่ามีีภาวะวิิกฤต 

ต่่อมหมวกไต (adrenal crisis) ยาสเตีียรอยด์์ที่่�รัับประทานอาจต้้องเปลี่่�ยนเป็็นยาท่ี่�บริิหารผ่่านการฉีีดเข้้า 

หลอดเลืือดดำหรืือกล้้ามเนื้้�อ 

	มีีร ายงานการพบภาวะลิ่่�มไขมัันอุุดตัันในเส้้นเลืือด (fat embolism) ในผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่� เกิิด 

ภายหลังการบาดเจ็็บเล็็กน้้อย เช่่น การสะดุุดล้้ม โดยท่ี่�ไม่่มีีการแตกหัักของกระดููก ซึ่่�งอาจมีีอาการไม่่จำเพาะและ

ไม่่รุุนแรง ทำให้้เข้้าใจผิิดว่่าผู้้�ป่่วยมีีความกระวนกระวาย (agitation) หรืือกลััว (panic) อาการทางระบบหายใจ

อาจมีีหายใจเร็็ว หรืือหอบเหนื่�อย ดัังนั้้�นผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�มีีอาการทางระบบหายใจแบบเฉีียบพลัันและทรุุดลง

รวดเร็็วภายหลังการบาดเจ็็บ ควรได้้รัับการวินิิจฉััยแยกโรค fat embolism ไว้้ด้้วย 

การประเมิินระบบอื่่�น ๆ ท่ี่�ส่่งผลกระทบต่่อระบบการหายใจ 

	 1.	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD มีีความเสี่่�ยงต่่อการเกิิดโรคหััวใจ dilated cardiomyopathy ความผิิดปกติิของ

หััวใจจะมีีผลกระทบต่่อการทำงานของระบบการหายใจ ในขณะเดีียวกัันภาวะการหายใจล้้มเหลวก็็สามารถกระตุ้้�น

ให้้เกิิดหััวใจเต้้นผิิดจัังหวะ (cardiac arrhythmia) หรืือ ทำให้้ภาวะหััวใจล้้มเหลวแย่่ลงได้้ 

	 2.	 ภาวะกลืืนลำบาก (dysphagia) และกล้้ามเนื้้�อท่ี่�ใช้้ในการดูดกลืืนไม่่แข็็งแรงหรืือเคล่ื่�อนไหวไม่่ประสาน

กััน (poor oromotor function) ส่่งผลให้้เกิิดการสำลััก ผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�มีีประวััติิติิดเชื้้�อในระบบหายใจ 

ส่่วนล่่างเป็็นซ้้ำๆ ควรได้้รัับการประเมิินการพููดและการกลืืน (bulbar function) โดยส่่งตรวจการกลืืนผ่่านภาพ

ทางรัังสีี (video fluoroscopic swallowing study) หรืือปรึึกษานัักแก้้ไขการพูด (speech and language 

therapist)
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และ/หรือ กุมารแพทย์โรคทางด้านการนอนหลับ
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ระบบประสาทส่่วนกลาง สติิปััญญา การเรีียนรู้้� พฤติิกรรม และจิติสังคม

คำแนะนำ 3.23 ด้้านสติิปััญญา การเรีียนรู้้� พฤติิกรรม และจิิตสัังคม (D1; +)
3.23.1		 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการประเมิินด้้านพััฒนาการ และสติิปััญญา โดยแพทย์์หรืือผู้้�เชี่่�ยวชาญ 
	 	 ทางด้้านพััฒนาการ โดยเริ่่�มประเมิินตั้้�งแต่่ได้้รัับการวิินิิจฉััย หรืือก่่อนเข้้าโรงเรีียน
3.23.2		 ผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�สงสััยภาวะพููดช้้า ควรได้้รัับการประเมิินโดยแพทย์์ นักกิิจกรรมบำบััด  
	 	 (occupational therapist, OT) หรืือ นัักแก้้ไขการพููด (speech language pathologist, SLP)
3.23.3		 แนะนำให้้ตรวจคััดกรองโรค autistic spectrum disorder ในผู้้�ป่่วยที่่�พููดช้้า มีีการทำพฤติิกรรม 
	 	 ซ้้ำ ๆ หรืือผู้้�ดููแลของผู้้�ป่่วยมีีความวิิตกกัังวล

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ

	 ผู้้�ป่่วยโรค DMD มีีความเสี่่�ยงสููงต่่อการเกิิดความบกพร่่องทางสติิปััญญา โรคสมาธิิสั้้�น (ADHD)  

โรคออทิิสติิกสเปกตรัม โรควิิตกกัังวล และโรคย้้ำคิิดย้้ำทำ มากกว่่าประชากรทั่่�วไป โดยจากการศึกษาโดย  

Banihaniและคณะ พบว่่า ผู้้�ป่่วยโรค DMD มีี Full-scale IQ ต่่ำกว่่า 70 ประมาณร้้อยละ 27 มีีความบกพร่่อง 

ในการเรีียนรู้้� ร้้อยละ 44 ความบกพร่่องทางสติิปััญญาในร้้อยละ 19 โรคสมาธิิสั้้�น (ADHD) ในร้้อยละ 32  

โรคออทิิสติิกสเปกตรััมร้้อยละ 15 และโรควิิตกกัังวลร้้อยละ 27 ดัังนั้้�นควรมีีการประเมิินและติิดตามอย่่างสม่่ำเสมอ

เพื่่�อการวินิิจฉััยและการรักษาท่ี่�ทัันท่่วงทีี46, 119

ระบบต่อมไร้ท่้่อ

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD มัักมีีปััญหาทางด้้านการเจริญเติิบโต (growth) การเข้้าสู่่�วัยเจริญพัันธุ์์� (puberty)  

รวมถึึงภาวะขาดฮอร์์โมนต่่อมหมวกไต (adrenal insufficiency) เป้้าหมายสำคััญของการดูแลอาการทาง 

ต่่อมไร้้ท่่อคืือ การติิดตามการเจริญเติิบโตและพััฒนาการ ติิดตามภาวะการพร่่องของฮอร์์โมน การให้้ฮอร์์โมนทดแทน 

และป้้องกัันภยัันตรายจากภาวะ adrenal crisis48

คำแนะนำ 3.24 ด้้านการเจริิญเติิบโต (D1; +)
3.24.1		 แนะนำให้้ติิดตามการเจริิญเติิบโตด้้วย growth curve ทุุก 6 เดืือน จนเข้้าสู่่�วััยเจริิญพัันธุ์์�และถึึง
	 	 ความสููงสุุดท้้าย (final height)
3.24.2		 เมื่่�อผู้้�ป่่วยถึึงวััยที่่�ไม่่สามารถยืืนได้้ แนะนำติิดตามการเจริิญเติิบโตด้้วยการวััดค่่าอื่่�น ๆ ได้้แก่่ arm  
	 	 span, ulnar length, tibial length และการวััดเฉพาะส่่วน (segmentally measured  
	 	 recumbent length) 
3.24.3		 แนะนำให้้ปรึึกษาผู้้�เชี่่�ยวชาญทางด้้านต่่อมไร้้ท่่อ เมื่่�ออััตราการเจริิญเติิบโตมีีแนวโน้้มเบี่่�ยงเบน 
	 	 ออกจากค่่าปกติิจนข้้ามเส้้นเปอร์์เซ็็นไทล์์ หรืือ ความสููงน้้อยกว่่าเปอร์์เซ็็นไทล์์ที่่� 3 หรืืออััตรา 
	 	 ความสููงน้้อยกว่่า 4 ซม./ปีี
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คำแนะนำ 3.25 การเข้้าสู่่�วััยเจริิญพัันธุ์์� (D1; +/-)

3.25.1		 ติิดตามการเข้้าสู่่�วััยหนุ่่�มสาวด้้วย Tanner stage ทุุก 6 เดืือน ตั้้�งแต่่อายุุ 9 ปีี จนเข้้าสู่่� 

	 	 วััยเจริิญพัันธุ์์�และถึึงความสููงสุุดท้้าย (final height)

3.25.2		 ปรึึกษาผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านต่่อมไร้้ท่่อ เมื่่�อผู้้�ป่่วยมีีภาวะพััฒนาการทางเพศช้้า คือ มีีปริิมาตรของ 

	 	 อััณฑะ (testicular volume) น้้อยกว่่า 4 ลบ.ซม. เมื่่�ออายุุ 14 ปีี

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ

	 การเจริิญเติิบโต การเข้้าสู่่�วัยเจริิญพัันธุ์์�ล่่าช้้าและภาวะ hypogonadism เป็็นภาวะแทรกซ้้อนท่ี่�พบได้้บ่่อย

ในผู้้�ป่่วยโรค DMD เน่ื่�องจากการใช้้ยากลุ่่�ม steroid เป็็นเวลานาน ปััญหาเหล่่านี้้�ส่่งผลกระทบอย่่างมากต่่อ 

การพัฒนาทางกายและจิิตใจของวััยรุ่่�น ดัังนั้้�นผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการตรวจคััดกรองและให้้การรักษา นอกจากนี้้�  

ภาวะ hypogonadism ส่่งผลให้้ความหนาแน่่นของกระดููก มวลกล้้ามเนื้้�อ และการเจริิญเติิบโตโดยรวมลดลง  

การรักษาด้้วยการให้้ฮอร์์โมน เช่่น Testosterone Replacement Therapy จะช่่วยให้้การพััฒนาวััยเจริิญพัันธุ์์�

เป็็นปกติิและลดความเส่ี่�ยงเหล่่านี้้�

คำแนะนำ 3.26 ภาวะขาดฮอร์์โมนต่่อมหมวกไต (Adrenal Insufficiency) (D1; +)

3.26.1		 แนะนำให้้ hydrocortisone เป็็น stress dose (50–100 มก./ตร.ม./วััน) เมื่่�อผู้้�ป่่วย 

	 	 เจ็็บป่่วย บาดเจ็็บอย่่างรุุนแรง หรืือต้้องเข้้ารัับการผ่่าตััด  ในผู้้�ป่่วยที่่�ได้้รัับ prednisolone  

	 	 นานกว่่า 2 สััปดาห์์ขึ้้�นไป

3.26.2		 แนะนำให้้ค่่อย  ๆ ลดขนาดเมื่่�อมีีความจำเป็็นต้้องหยุุดใช้้ยา ไม่่ควรหยุุดทัันทีี   โดยใช้้  

	 	 PJ Nicholoff Steroid Protocol

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD ที่่� ได้้รัับการรัักษาด้้วยใช้้ยากลููโคคอร์์ติิ โคสเตีียรอยด์์ มีี โอกาสเกิิดภาวะขาด 

ฮอร์์โมนต่่อมหมวกไต (adrenal Insufficiency) เนื่่�องจากยาสเตีียรอยด์์กด hypothalamic-pituitary- 

adrenal axis เมื่่�อมีีความจำเป็็นต้้องหยุุดยา จึึงต้้องค่่อย ๆ ลดขนาดยาลงตามคำแนะนำในการหยุุดยา 

กลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์120
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คำแนะนำในการหยุุดยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์เมื่่�อมีีความจำเป็็นต้้องหยุุดยา (PJ Nicholoff Steroid 

Protocol)120

	 	 อย่่าหยุุดใช้้ยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์อย่่างกะทัันหััน

	 	 ให้้ลดขนาดยาลง 20–25% ทุุก 2 สััปดาห์์ หรืือนานกว่่านั้้�น 

	 	 เมื่่�อถึึงขนาดยาทางสรีีรวิิทยา (3 มก./ตร.ม. ต่่อวัันของ prednisolone หรืือ deflazacort)  

	 	 เปลี่่�ยนไปใช้้ hydrocortisone 12 มก./ตร.ม. ต่่อวััน แบ่่งให้้ 3 เวลาต่่อวััน ในขนาดเท่่า ๆ กััน

	 	 ลดขนาดยา 20–25% ทุุกสััปดาห์์ หรืือนานกว่่านั้้�น จนกว่่าจะถึึงขนาดยา hydrocortisone  

	 	 2.5 มก. วัันเว้้นวััน

	 	 หลัังจาก 2 สััปดาห์์หรืือนานกว่่านั้้�นของการให้้ยาวัันเว้้นวััน จึึงสามารถหยุุดใช้้ hydrocortisone  

	 	 โดยแนะนํําให้้วัดระดัับ 8 AM cortisol และหรืือทํํา 1 mcg ACTH stimulation test เพื่่�อ 

	 	 ประเมิิน HPA axis เป็็นระยะและแนะนํําให้้ผู้้�ป่่วยและผู้้�ปกครองสัังเกตอาการของภาวะ adrenal  

	 	 insufficiency และส่่งปรึึกษากุุมารแพทย์์ต่่อมไร้้ท่่อเมื่่�อสงสััยภาวะดัังกล่่าว

ตารางที่ 9	 การให้ยาคอร์ติโคสเตียรอยด์ในภาวะเครียด (Corticosteroid Stress Dosing)121

Medical / 
surgical stress ขนาดของยา steroid การลดยาลงหลัังการผ่่าตััด

การทำหััตถการ/

การผ่่าตััดเล็็ก 

(Minor)

30-50 มก./ตร.ม./วััน ทางปาก หรืือ ให้้ทาง

หลอดเลืือดดำ โดยใช้ ้hydrocortisone หรืือ

เทีียบเท่่า

	 กลัับไปกิินขนาด physiologic dose 

เมื่่�อหายจากการเจ็็บป่่วยได้้เลย

การทำหััตถการ/

การผ่่าตััดปานกลาง

(Moderate)

50-75 มก./ตร.ม./วััน ให้้ทางหลอดเลืือดดำ 

โดยใช้้ hydrocortisone หรืือเทีียบเท่่า

	 50-75 มก./ตร.ม./วััน แบ่่งทุุก 6 ชั่่�วโมง 

x 24 ชั่่�วโมง

	 ลดขนาดยาไปยัังphysiologic dose 

ภายใน 1-2 วััน

การทำหััตถการ/

การผ่่าตััดใหญ่่ 

(Major)

100 มก./ตร.ม./โดส ให้้ทางหลอดเลืือดดำ 

โดยใช้้ hydrocortisone หรืือเทีียบเท่่า

*ทั้้�งนี้้� หากการผ่่าตััดนานกว่่า 6 ชม. ให้้ 

hydrocortisone ขนาด stress dose  

(ตามความเหมาะสม) ทุุก 6 ชม. และปรึึกษา

กุุมารแพทย์์ต่่อมไร้้ท่่อเพื่่�อร่่วมให้้การรักษา

	 100 มก./ตร.ม./วััน แบ่่งทุุก 6 ชั่่�วโมง 

x 24-48 ชั่่�วโมง

	 ลดขนาดยาไปยัังขนาด physiologic 

dose ภายใน 3 วััน (ให้้คงขนาดยา

สำหรับภาวะเครีียดต่่อไปถ้้ายัังมีีภาวะ

เครีียดจากร่่างกาย เช่่น ไข้้หรืือปวด)
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	คำแนะนำ 3.27 การป้้องกัันภาวะกระดููกพรุุน (osteoporosis) (D1; +)

3.27.1		 สอบถามอาการปวดหลัังหรืือภาวะกระดููกหัักทุุกครั้้�งมาติิดตามการรัักษา96

3.27.2		 สอบถามภาวะโภชนาการ โดยเฉพาะการกิินอาหารที่่�มีีส่่วนประกอบของแคลเซีียม วิิตามิินดีี  

	 	 ทุุกครั้้�งมาติิดตามการรัักษา 

3.27.3		 ตรวจเลืือดเพื่่�อวััดระดัับ 

			   	 แคลเซีียม (Ca) ฟอสเฟต (P) แมกนีีเซีียม (Mg) alkaline phosphatase (ALP) และพารา 

	 	 	 	 ไทรอยด์์ฮอร์์โมน (PTH) ในครั้้�งแรกเพื่่�อเป็็น baseline และติิดตามตามความเหมาะสม

			   	 ตรวจวััดระดัับวิิตามิินดีีในเลืือด ในครั้้�งแรก และติิดตามต่่อปีีละ 1 ครั้้�ง 

3.27.4		 พิิจารณาตรวจความหนาแน่่นของมวลกระดููกส่่วนเอว (lumbar spine bone mineral  

	 	 density, LS-BMD) โดย dual-energy X-ray absorptiometry (DXA) scan ตั้้�งแต่ ่

	 	 ได้้รัับวิินิิจฉััย และติิดตามต่่อปีีละ 1 ครั้้�ง

3.27.5		 ตรวจทางรัังสีีวิิทยา lateral thoracolumbar spine ตั้้�งแต่่ได้้รัับวิินิิจฉััย และ

			   	 ติิดตามทุุก 1 ปีี ถ้้าผู้้�ป่่วยได้้รัับการรัักษาด้้วยยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์

			   	 ติิดตามทุุก 2-3 ปีี ถ้้าผู้้�ป่่วยไม่่ได้้รัับการรัักษาด้้วยยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์

			   	 ตรวจติิดตาม เมื่่�อผู้้�ป่่วยปวดหลััง หรืือมีีการลดลงของ LS-BMD Z score ≥ 0.5 ในช่่วงเวลา  

	 	 	 	 12 เดืือน

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD มีีความเส่ี่�ยงสููงในการเกิิดโรคกระดููกพรุน เน่ื่�องจากการใช้้ยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์

เป็็นเวลานานและการเคล่ื่�อนไหวท่ี่�ลดลง ทำให้้ความหนาแน่่นของมวลกระดููก (BMD) ลดลง เพิ่่�มความเส่ี่�ยงต่่อ 

การเกิิดกระดููกหััก การดููแลกระดููกอย่่างเชิิงรุุกมีีความสำคััญในการปรัับปรุุงคุุณภาพชีีวิิตและป้้องกัันภาวะแทรกซ้้อน

ที่่�รุุนแรง48, 122

ตารางที่ 10	 แสดงระดับความเครียด (stress) ระดับต่าง ๆ

Minor การใช้้ยาชาเฉพาะท่ี่� , การผ่่าตััดไส้้เล่ื่�อน, การถอนฟััน, การส่่องกล้้องตรวจลำไส้้ใหญ่่,  

อาการไข้้เล็็กน้้อย, อาการคล่ื่�นไส้้/อาเจีียนเล็็กน้้อย, อาการท้้องเสีียเล็็กน้้อย

Moderate การถอนฟัันหลายซ่ี่�, กระดููกหััก, ปอดอัักเสบ

Major ภาวะช็็อกจากการติิดเชื้้�อ, การบาดเจ็็บ/กระดููกหัักหลายตำแหน่่งหรืือไฟไหม้้ รุุนแรง,  

การติิดเชื้้� อระบบรุุนแรง ,  การผ่่าตััดใหญ่่ ,  ตัับอ่่อนอัักเสบ, การผ่่าตััดกระดููก เช่่น  

การปรัับกระดููกสัันหลัง
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คำแนะนำ 3.28 แนะนำปรึึกษากุุมารแพทย์์ต่่อมไร้้ท่่อเมื่่�อผู้้�ป่่วยมีีภาวะเปราะบางของกระดููกอย่่างมีีนััยสำคััญ 

(significant bone fragility) (D1; +/-)

3.28.1		 ในระยะทำให้้เสถีียร (stabilization phase) แนะนำให้้การรัักษาโดย intravenous bisphos- 

	 	 phonate เป็็นการรัักษาแรก (first-line)

3.28.2		 หลัังได้้รัับการรัักษาด้้วยด้้วย bisphosphonate ทางเส้้นเลืือด

			   	 ติิดตามการรัักษาด้้วยการตรวจทางรัังสีีวิินิิจฉััย thoracolumbar spine ทุุก 1 ปีี

			   	 ตรวจติิดตาม Spine BMD โดย DXA scan ตรวจวััดระดัับวิิตามิินดีี ทุุก 6 เดืือน

			   	 สอบถามอาการปวดหลัังและภาวะโภชนาการการบริิโภควิิตามิินดีีและแคลเซีียม ทุุก 6 เดืือน

3.28.3		 ถ้้ามีีภาวะพร่่องแคลเซีียม และวิิตามิินดีี ให้้การรัักษาด้้วยยา

3.28.4		 เมื่่�ออาการคงที่่�  (maintenance phase) แนะนำให้้การรัักษาด้้วย bisphosphonate  

	 	 ทางเส้้นเลืือดต่่อไป แต่่ปรัับลดขนาดยาลง โดยคำนึึงถึึงสภาวะกระดููกพรุุนของผู้้�ป่่วย และ 

	 	 คำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคต่่อมไร้้ท่่อ

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ

	 ภาวะเปราะบางของกระดููกอย่่างมีีนััยสำคััญ คืือ ภาวะที่่�ผู้้�ป่่วยมีีกระดููกสัันหลัังหรืือกระดููกยาว (long 

bone) หัักง่่าย แม้้ได้้รัับการบาดเจ็็บเพีียงเล็็กน้้อย จากการศึกษาพบว่่าการให้้ bisphosphonate ทางเส้้นเลืือด 

มีีประสิิทธิิภาพในการรัักษากระดููกสัันหลัังหัักทั้้�งในผู้้�ป่่วยที่่�มีีอาการและผู้้�ป่่วยที่่�ไม่่มีีอาการ ช่่วยเพิ่่�มความสููงของ

กระดููกสัันหลััง (vertebral height) ปรัับปรุุงโครงสร้้างของกระดููกสัันหลััง (reshaping vertebra body)  

ป้้องการการเจริญผิิดรููปของกระดููก (deformities) ช่่วยชะลอการลดลงของ BMD และลดจำนวนครั้้�งของการเกิิด

กระดููกหัักจากภาวะกระดููกเปราะบาง (fragility fracture) ลดลง96, 123
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ระบบกระดููกและข้้อ

คำแนะนำ 3.29 การดููแลรัักษาการยึึดติิดของกล้้ามเนื้้�อแขนขา (contractures) (D1;+)
3.29.1		 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการตรวจการเคลื่่�อนไหวของข้้อต่่าง ๆ ทุุกครั้้�งที่่�มาติิดตามการรัักษา
3.29.2		 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการใส่่ เฝืือกแบบต่่อเนื่่� อง กรณีีที่่�  ser ial  cast ing ไม่่ ได้้ผล หากจะ 
	 	 พิิจารณาผ่่าตััดแก้้ไขการยึึดติิดของข้้อเท้้าและเอ็็นร้้อยหวาย ควรเป็็นความเห็็นร่่วมระหว่่าง 
	 	 แพทย์์ออร์์โธปิิดิิกส์์เด็็ก (pediatric orthopedics) และแพทย์์เวชศาสตร์์ฟื้้�นฟูู โดยต้้องมีีการ 
	 	 ประเมิินอย่่างละเอีียด โดยเฉพาะกํําลัังของกล้้ามเนื้้�อเหยีียดเข่่า (quadriceps) และกล้้ามเนื้้�อ 
	 	 เหยีียดสะโพก (hip extensor) ว่่าต้้องมีีกําลัังตั้้�งแต่่ MRC grade 4/5 (medical research  
	 	 council (MRC) เพราะการผ่่าตััดในกรณีีที่่�กล้้ามเนื้้�อข้้างต้้นอ่่อนแรงอาจส่่งผลให้้เด็็กสููญเสีีย 
	 	 ความสามารถในการเดิินจนต้้องใช้้รถเข็็น โดยสููญเสีียกลไกชดเชยอาการอ่่อนแรง (compensated 
	 	 gait) จากกลไก ankle plantar flexion-knee extension couple นอกจากนี้้�ต้้องมีีการ 
	 	 วางแผนร่่วมกัับผู้้�ปกครอง เพื่่�อรัับฟัังความคิิดเห็็นอย่่างรอบด้้านทั้้�งข้้อดีีและข้้อจํํากััด
3.29.3		 การผ่่าตััดแก้้ไขการยึึดติิดของข้้อเท้้าในระยะเดิินไม่่ได้้ อาจช่่วยให้้ผู้้�ป่่วยใส่่รองเท้้า หรืือวางเท้้า 
	 	 บนรถเข็็นได้้ โดยแนะนำให้้ใส่่ AFOs หลัังการผ่่าตััด
3.29.4		 ไม่่แนะนำให้้ผ่่าตััดแก้้ไขการยึึดติิดของข้้อเท้้า ในระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้าย
3.29.5		 ไม่่แนะนำให้้ผ่่าตััดแก้้ไขบริิเวณข้้อสะโพก และหััวเข่่า

คำแนะนำ 3.30 การดููแลรัักษากระดููกสัันหลัังคด (scoliosis) (D1;+)
3.30.1		 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการตรวจร่่างกายกระดููกสัันหลััง หรืือประเมิินทางรัังสีีวิิทยา ทุก 6 เดืือน – 1 ปีี  
	 	 เมื่่�อกระดููกยัังเจริิญไม่่เต็็มที่่� และ ทุุก 1-2 ปีี เมื่่�อกระดููกเจริิญเต็็มที่่�แล้้ว 
3.30.2		 พิิจารณาปรึึกษาแพทย์์เวชศาสตร์์ฟื้้�นฟูู  เพื่่�อยืืดเหยีียดและออกกํําลัังกายกล้้ามเนื้้�อหลัังและ 
	 	 กล้้ามเนื้้�อแกนกลางลํําตััว พิจารณาปรัับที่่�นั่่�งบนรถเข็็นหรืือเก้้าอ้ี้�นั่่�งอย่่างเหมาะสม (modified  
	 	 seating) หรืือจััดทําที่่�นั่่�งหล่่อตััดเฉพาะราย (custom molded seating) เพื่่�อชะลอโอกาสเกิิด 
	 	 ภาวะกระดููกสัันหลัังคด

3.30.3		 พิิจารณาส่่งปรึึกษาศััลยแพทย์์ออร์์โธปิิดิิกส์์ เมื่่�อมีีภาวะกระดููกสัันหลัังคดที่่�มีี Cobb’s angle >  

	 	 20-30° ในผู้้�ที่่�ยัังไม่่เข้้าสู่่�วัยเจริิญพัันธุ์์�และไม่่ได้้รัับการรัักษาด้้วยยาสเตีียรอยด์ ในผู้้�ป่่วยระยะเดิิน 

	 	 ไม่่ได้้ช่่วงต้้น

คำแนะนำ 3.31 การดููแลรัักษากระดููกหััก (fracture) (D1;+)
3.31.1		 ในระยะเดิินได้้ ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการรัักษาอย่่างเต็็มที่่� พิิจารณารัักษาด้้วย internal หรืือ external  
	 	 fixation เพื่่�อให้้สามารถกลัับมาเดิินได้้ให้้เร็็วที่่�สุุด

3.31.2		 ในระยะเดิินไม่่ได้้ พิจารณาการเข้้าเฝืือกและควบคุุมความเจ็็บปวดในกระดููกขา อาจพิิจารณา 

	 	 ผ่่าตััด  internal fixation ในผู้้�ป่่วยที่่�มีีความจำเป็็นหรืือมีีกระดููกหัักแบบไม่่คงที่่� (unstable  

	 	 fractures)
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	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ

	 ภาวะแทรกซ้้อนที่่�สำคััญทางด้้านออโธปิิดิิกส์์ เช่่น การยึดติิดของกล้้ามเนื้้�อแขนขา (contractures)  

กระดููกสัันหลังคด (scoliosis) และกระดููกหััก มีีผลกระทบต่่อการเคล่ื่�อนไหวและคุุณภาพชีีวิตของผู้้�ป่่วยโรค DMD 

การจััดการทางออร์์โธปิิดิิกส์์อย่่างทัันท่่วงทีีและเชิิงรุุก ช่่วยชะลอการพััฒนาของภาวะแทรกซ้้อนเหล่่านี้้�ได้้96  

อ่่านเพิ่่�มเติิมได้้ท่ี่�หััวข้้อ 4 ภาคผนวก 5

สารหรืือยาที่่�ควรหลีีกเลี่่�ยง

คำแนะนำ 3.32 หลีีกเลี่่�ยงการใช้้ยาสลบ succinylcholine หรืือ ยาดมสลบ (inhalational anesthetics) 
(B1;+)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	ผู้้�ป่ ่วย DMD มีีโอกาสเกิิดผลข้้างเคีียงท่ี่�ร้้ายแรง malignant hyperthermia-like reaction  

(rhabdomyolysis, cardiac complications, hyperkalemia) จากยาสลบ succinylcholine หรืือ ยาดมสลบ 

(inhalational anesthetics) ได้้ อย่่างไรก็็ตาม ยัังไม่่มีีหลัักฐานว่่ายาดัังกล่่าวเพิ่่�มความเสี่่�ยงของภาวะ malignant 

hyperthermia ในผู้้�ป่่วย DMD เทีียบกว่่าประชากรทั่่�วไป124, 125



แนวทางการส่่งต่่อผู้้�ป่วย 
แก่่ผู้้�เชี่่�ยวชาญ   

วิชิญาภรณ์ เอมราช แซ่โ่ง้้ว
อาภาศรี ีลุุสวัสัด์ิ์�

8
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	 โรค DMD เป็็นโรคทางพัันธุุกรรมที่่�มีีการถ่่ายทอดแบบ X-l inked  

recessive โดยทั่่�วไปโรค DMD แสดงอาการเฉพาะในผู้้�ชายท่ี่�มีีการกลายพัันธุ์์�ในยีีน 

DMD ในขณะที่่�ผู้้�หญิิงที่่�มีีการกลายพัันธุ์์�ของยีีน DMD จะไม่่ได้้เป็็นโรค แต่่จะเป็็น

พาหะซึ่่�งมีีความเสี่่�ยงในการถ่่ายทอดไปสู่่�รุ่่�นลููกได้้ ดัังนั้้�นจึึงจำเป็็นที่่�แพทย์์ผู้้�ดููแล 

ผู้้�ป่่วยโรค DMD ต้้องมีีความเข้้าใจลักษณะการถ่่ายทอดทางพัันธุุกรรม ความเส่ี่�ยง

การเป็็นพาหะและความเส่ี่�ยงในการถ่่ายทอดโรคอย่่างถููกต้้อง เพ่ื่�อสามารถอธิิบาย

ให้้ผู้้�ป่่วยและครอบครััวเข้้าใจประโยชน์์ของการตรวจทางพัันธุุกรรมในผู้้�ป่่วยและ

สมาชิิกผู้้�หญิิงในครอบครััวที่่�มีีความเส่ี่�ยงเป็็นพาหะ และแนวทางการป้้องกัันการเกิิด 

โรคซ้้ำในครอบครััวได้้ รวมถึึงส่่งต่่อแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญให้้ได้้รัับการวางแผนครอบครััว

ได้้อย่่างเหมาะสม

คำแนะนำ 4.1 เมื่่�อผู้้�ป่ว่ยโรค DMD ได้้รับการยืนืยันัผลการวินิิิจฉััยทางพันัธุกุรรม

แล้้ว มารดาและสมาชิิกในครอบครััวที่่�มีีความเสี่่�ยงควรได้้รัับการตรวจเลืือด

เพื่่�อหาพาหะของโรค (D1, ++)

	 หลัักฐานอ้้างอิิงคำแนะนำ 

	 เมื่่�อทราบการกลายพัันธุ์์�ของผู้้�ป่่วยโรค DMD แล้้ว มารดาควรได้้รัับการ

ตรวจว่่าเป็็นพาหะของโรคหรืือไม่่ ซึ่่�งส่่วนใหญ่่จะไม่่มีีอาการทางคลิินิิก หากมารดา

ได้้รัับการตรวจทางพัันธุุกรรมและยืืนยัันว่่าเป็็นพาหะ ควรได้้รัับคำแนะนำในการ

วางแผนครอบครััว รวมถึึงการค้้นหาสมาชิิกเพศหญิิงในครอบครััวที่่�มีีความเสี่่�ยงเป็็น

พาหะ เช่่น พี่่�สาวของผู้้�ป่่วย พี่่�หรืือน้้องสาวของมารดาผู้้�ป่่วย เป็็นต้้น ทั้้�งนี้้�เพื่่�อหา

แนวทางป้้องกัันการเกิิดโรคซ้้ำในครอบครััว60, 61, 63

พิิมพ์์ชนก กุุลศิิริชิวโรจน์์
ทิิพยวิมิล ทิิมอรุณุ

การให้ค้ำำ�แนะนำำ�
ทางพัันธุศุาสตร์ ์9
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ความเสี่่�ยงของสมาชิกิในครอบครัวัของผู้้�ป่่วยชายโรค DMD60, 124 

	 บิิดา ของผู้้�ป่่วยจะไม่่มีีความเสี่่�ยงต่่อการเป็็นโรคและการเป็็นพาหะของโรค จึึงไม่่จำเป็็นต้้องตรวจเพิ่่�มเติิม

	 มารดา ของผู้้�ป่่วยอาจเป็็นหรืือไม่่เป็็นพาหะของโรคนี้้�ก็็ได้้ ทั้้�งนี้้�ความเสี่่�ยงการเป็็นพาหะของมารดาสามารถ

คาดการณ์์ได้้จากประวััติิสมาชิิกในครอบครััวที่่�เป็็นโรค DMD ดัังนี้้�

	 	 กรณีีที่�มีีสมาชิิกเพศชายในครอบครััวเป็็นโรค DMD มากกว่่า 1 ราย มารดาน่่าจะเป็็นพาหะ ได้้แก่่

		  -	 มารดาท่ี่�มีีลููกชายเป็็นโรค DMD มากกว่่า 1 ราย

		  -	 มารดาท่ี่�มีีลููกชายเป็็นโรค DMD 1 ราย และมีีญาติิพ่ี่�น้้องเพศชายของมารดาเป็็นโรค DMD 

	 	 กรณีีที่�ไม่่มีีสมาชิิกเพศชายในครอบครััวเป็็นโรค DMD มาก่่อนนอกจากผู้้�ป่วย มารดาอาจจะเป็็นพาหะหรืือ

ไม่่เป็็นพาหะก็็ได้้ โดยความเส่ี่�ยงท่ี่�มารดาเป็็นพาหะเท่่ากัับร้้อยละ 66.7 และไม่่เป็็นพาหะเท่่ากัับร้้อยละ 33.313, 14

	ทั้้� งนี้้�แนะนำให้้มารดาของผู้้�ป่่วยโรค DMD ทุุกรายได้้รัับการตรวจทางพัันธุุกรรมเพื่่�อหาสถานะการเป็็นพาหะ 

โดยการส่่งตรวจเลืือดยืืนยัันการเป็็นหรืือไม่่เป็็นพาหะของมารดา ควรตรวจหลัังจากที่่�ทราบตำแหน่่งการกลายพัันธุ์์�

ของผู้้�ป่่วย หรืือสมาชิิกในครอบครััวที่่�เป็็นโรคแล้้ว 

	 พี่่�น้้องร่่วมบิิดามารดา และพี่่�น้้องต่่างบิิดาของผู้้�ป่่วย มีีความเส่ี่�ยงท่ี่�จะเป็็นโรคขึ้้�นกัับสถานะการเป็็น

พาหะของมารดา และเพศของพ่ี่�น้้อง โดยสามารถให้้คำแนะนำได้้ ดัังนี้้� 

	 	 หากมารดาเป็็นพาหะของโรค 

		  -	 ทารกในครรภ์์มารดามีีความเส่ี่�ยงเป็็นโรคร้้อยละ 25 ในทุุกการตั้้�งครรภ์์ โดยหากทราบว่่าเป็็น

เพศหญิงจะไม่่เป็็นโรค แต่่ถ้้าเป็็นเพศชายมีีความเส่ี่�ยงเป็็นโรคได้้ร้้อยละ 50 

		  -	พี่ �สาวหรืือน้้องสาวของผู้้�ป่่วย ไม่่เป็็นโรคแต่่มีีความเส่ี่�ยงเป็็นพาหะร้้อยละ 50

		  -	พี่ �ชายหรืือน้้องชายของผู้้�ป่่วยท่ี่�ไม่่มีีอาการ และอายุุเกิินช่่วงวััยท่ี่�แสดงอาการของโรค ควรได้้รัับ

การซัักประวััติิและตรวจร่่างกายอย่่างละเอีียด หากไม่่มีีอาการที่่�น่่าสงสััยมีีความเป็็นไปได้้ว่่าไม่่เป็็นโรค แต่่หากมีี

อาการที่�สงสััยควรตรวจ creatine kinase และตรวจทางพัันธุุกรรมเพื่่�อหาตำแหน่่งการกลายพัันธุ์์�ที่�พบในผู้้�ป่่วย

		  -	น้ ้องชายที่่�อายุุน้้อยยัังไม่่ถึึงช่่วงวััยที่่�แสดงอาการ อาจจะเป็็นโรคได้้ถึึงแม้้ตรวจร่่างกายปกติิ 

แนะนำให้้ตรวจ creatine kinase และตรวจทางพัันธุุกรรมเพื่่�อหาตำแหน่่งการกลายพัันธุ์์�ที่�พบในผู้้�ป่่วย 

	 	 หากมารดาไม่่ได้้เป็็นพาหะของโรค

		  -	 ทารกในครรภ์์ มีีความเส่ี่�ยงเป็็นโรคร้้อยละ 1-5.8125 เน่ื่�องจากอาจจะมีีการกลายพัันธุ์์�เฉพาะใน

เซลล์์สืืบพันธุ์์�ของมารดา (gonadal mosaicism)

		  -	พี่ �น้้องเพศชายและเพศหญิง มีีความเส่ี่�ยงท่ี่�จะมีีการกลายพัันธุ์์�น้้อยกว่่าร้้อยละ 1 ทั่่�วไปจึึงไม่่ได้้

แนะนำการตรวจทางพัันธุุกรรม
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	 บุุตรของผู้้�ป่่วย เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยโรค DMD ส่่วนใหญ่่มัักจะเสีียชีีวิตก่่อนวััยเจริญพัันธุ์์�หรืือข้้อจำกััด 

ทางร่่างกายทำให้้มีีโอกาสน้้อยท่ี่�จะแต่่งงานและมีีครอบครััว ดัังนั้้�นจึึงมัักไม่่มีีบุุตร แต่่หากได้้แต่่งงานและมีีบุตร 

จะพบว่่าบุุตรชายทุุกคนของผู้้�ป่่วยจะปกติิ ไม่่เป็็นโรคและไม่่เป็็นพาหะ ในขณะที่่�บุุตรสาวทุุกคนของผู้้�ป่่วยจะเป็็น

พาหะของโรค

	 สมาชิิกคนอื่่�นในครอบครััวของผู้้�ป่่วย กรณีีที่�มารดาเป็็นพาหะของโรค ญาติิเพศหญิิงฝั่่�งมารดา ได้้แก่่  

พี่่�สาวหรืือน้้องสาวของมารดา ยาย มีีความเส่ี่�ยงท่ี่�จะเป็็นพาหะของโรค ควรแนะนำให้้ตรวจทางพัันธุุกรรมเพื่่�อดููว่่า

เป็็นพาหะหรืือไม่่ 

การวางแผนครอบครัวัของผู้้�หญิิงที่่�เป็็นพาหะโรค DMD 

	ผู้้�หญิ ิงที่่�เป็็นพาหะของโรคมีีความเสี่่�ยงของการมีีบุุตรเป็็นโรค DMD ในทุุกๆ การตั้้�งครรภ์์เท่่ากัับ 

ร้้อยละ 25 และโอกาสท่ี่�บุุตรไม่่เป็็นโรคเท่่ากัับร้้อยละ 75 โดยหากทราบว่่าทารกในครรภ์์เป็็นเพศชายมีีความเส่ี่�ยง

เป็็นโรคร้้อยละ 50 แต่่หากเป็็นเพศหญิิงจะไม่่เป็็นโรค แต่่มีีความเสี่่�ยงเป็็นพาหะร้้อยละ 50 ดัังนั้้�นผู้้�หญิิงที่่�เป็็นพาหะ

ของโรค DMD ควรได้้รัับคำแนะนำทางพัันธุุศาสตร์์เพื่่�อวางแผนครอบครััวตั้้�งแต่่ก่่อนตั้้�งครรภ์์ โดยรัับทราบ 

ความเส่ี่�ยงของการเกิิดโรค ทางเลืือกวิิธีีการป้้องกัันโรคเกิิดซ้้ำ แนวทางการตรวจวินิิจฉััยก่่อนคลอด และการดูแล

เม่ื่�อทราบผลว่่าผิิดปกติิเพื่่�อประกอบการตัดสิินใจ60

	 ทางเลืือกในการป้้องกัันการมีีบุตรเป็็นโรค DMD สำหรับผู้้�หญิงที่่�เป็็นพาหะ สามารถให้้คำแนะนำเบื้้�องต้้น 

ดัังนี้้� 

	 	 ตั้้�งครรภ์์เองตามธรรมชาติิ สามารถตรวจวินิิจฉััยทารกตั้้�งแต่่ในครรภ์์ (prenatal genetic testing) 

โดยการตรวจตำแหน่่งการกลายพัันธุ์์�ของยีีน DMD ที่่�พบในผู้้�ป่่วย ร่่วมกัับตรวจโครโมโซม โดยการเจาะน้้ำคร่่ำ 

(amniocentesis) เม่ื่�ออายุุครรภ์์ประมาณ 17-20 สััปดาห์์

	 	 ตั้้�งครรภ์์โดยใช้้เทคโนโลยีีการเจริิญพัันธุ์์� เลืือกตััวอ่่อนท่ี่�ปกติิ จากการตรวจตำแหน่่งการกลายพัันธุ์์�

ของยีีน DMD ท่ี่�พบในผู้้�ป่่วยก่่อนฝัังตััวอ่่อน (preimplantation genetic testing) 

	 	 ทางเลืือกอื่่�น เช่่น ไข่่บริจาค หรืือการรับเลี้้�ยงบุุตรบุญธรรม

	ทั้้� งนี้้�สามารถส่่งต่่อให้้แพทย์์เวชพัันธุุศาสตร์์หรืือสููติินรีีแพทย์์ที่่�มีีความเชี่่�ยวชาญในการให้้คำแนะนำทาง

พัันธุุศาสตร์์ ให้้คำแนะนำเพิ่่�มเติิมได้้



คำำ�ถามทางการแพทย์และ
คำำ�ตอบท่ี่�อธิบิายเหตุผุล
ในการให้ค้ำำ�แนะนำำ� 

วิชิญาภรณ์ เอมราช แซ่โ่ง้้ว
พิิมพ์์ชนก กุุลศิิริชิวโรจน์์
ทิิพยวิมิล ทิิมอรุณุ

1. หากมีีผู้้�ป่่วยที่่�มีีอาการสงสััยโรค DMD ที่่�ตรวจพบค่า CK สููงผิิดปกติิ 

แต่่ส่่งตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการ MLPA for DMD gene แล้้วผลเป็็นลบ 

ควรทำำ�อย่่างไรต่่อไป

ตอบ	 ควรส่ง่ต่อ่ผู้้�ป่ว่ยเพื่่�อรัับการประเมิินหรืือทำการตรวจเพิ่่�มเติมิตามความพร้อ้ม

ของสถานพยาบาล เพื่่�อยืืนยัันการวินิิจฉััยโรค DMD ต่่อไป เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยโรค DMD 

เกิิดจากการกลายพัันธุ์์�ของยีีน dystrophin ซึ่่�งมีีลัักษณะการกลายพัันธุ์์�ที่่�หลากหลาย 

โดยประมาณร้้อยละ 70 เกิิดจากการกลายพัันธุ์์�แบบ exon deletion หรืือ exon 

duplication ซึ่่�งสามารถตรวจได้้ด้้วยเทคนิิค multiplex ligation-dependent 

probe amplification (MLPA) และอีีกประมาณร้้อยละ 30 เกิิดจากการกลายพัันธุ์์�

แบบ point-mutation, small deletion/insertion ซึ่่�งไม่่สามารถตรวจพบได้้จาก 

MLPA ดัังนั้้�นจึึงยัังเป็็นไปได้้ว่่าผู้้�ป่่วยอาจเป็็นโรค DMD ที่่�มีีการกลายพัันธุ์์�แบบหลัง 

จึึงแนะนำแนวทางดำเนิินการดังนี้้�

	 1.	 ปรึึกษาและส่่งต่่อผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านพัันธุุกรรมหรืือโรคระบบประสาท 

เพื่่�อพิิจารณาตรวจเพิ่่�มเติิม

	 2.	ห ากสามารถเข้้าถึึงการตรวจด้้วยวิิธีี sequencing ควรพิจารณาตรวจ 

gene panel, whole exome sequencing (WES) หรืือ whole genome  

sequencing (WGS) เพื่่�อค้้นหาการกลายพัันธุ์์�ที่� MLPA ตรวจไม่่พบ (point  

mutation, small deletion/ insertion)

	 3.	 ในกรณีีที่่�ไม่่สามารถเข้้าถึึงการตรวจ sequencing ให้้พิิจารณา 

การตัดตรวจชิ้้�นกล้้ามเนื้้�อ (muscle biopsy) เพื่่�อตรวจ muscle pathology และ 

immunohistochemical study เพ่ื่�อประเมิินปริิมาณโปรตีีน dystrophin และ

ลัักษณะผิิดปกติิอ่ื่�นที่่�เกี่่�ยวข้้องกัับโรค DMD

10
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2. หากมีีผู้้�ป่่วยที่่�มีีอาการสงสััยโรค DMD แต่่ส่่งตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการ MLPA for DMD gene 

แล้้วผลเป็็นลบ ควรให้้การรักัษาโดยเริ่่�มยา glucocorticosteroid เลยหรืือไม่่

ตอบ	 หากผลตรวจยัังไม่่สามารถยืืนยัันการวิินิิจฉััยโรค DMD ยัังไม่่แนะนำให้้เริ่่�มยา glucocorticosteroid  

แม้้ว่่ายาจะมีีประโยชน์์ในการชะลอการดำเนิินโรค DMD แต่่เนื่่�องจากยานี้้�จำเป็็นต้้องรัับประทานในระยะยาว 

และยามีีผลข้้างเคีียงที่่�สำคััญหลายประการตามรายละเอีียดในบทที่่� 6 จึึงควรพิิจารณาปรึึกษาและส่่งต่่อผู้้�เชี่่�ยวชาญ

เพ่ื่�อพิิจารณาส่่งตรวจเพิ่่�มเติิมเพื่่�อวิินิิจฉััยโรค ในระหว่่างท่ี่�รอการตรวจเพิ่่�มเติิมควรพิจารณาการวินิิจฉัยแยกโรค

ตามรายละเอีียดในบทที่่� 4 และอาจพิิจารณาคััดกรองการติิดเชื้้�อก่่อนการรัักษาด้้วยยา glucocorticosteroid และ

ให้้วััคซีีนเสริิม ในโรคท่ี่�ผู้้�ป่่วยยัังไม่่มีีภูมิิคุ้้�มกัันตามคำแนะนำ 2.2

3. ผู้้�ป่วยโรค DMD ท่ี่�ได้้รัับการรัักษาด้้วยยา glucocorticosteroid เมื่่�อเข้้าสู่่�ระยะเดิินไม่่ได้้แล้้ว 

ควรได้้รัับยานี้้�ต่่อหรืือไม่่

ตอบ 	 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับยา glucocorticosteroid ต่่อแม้้ผู้้�ป่่วยจะเข้้าสู่่�ระยะเดิินไม่่ได้้ (loss ambulation) แล้้ว 

และแนะนำให้้ยาต่่อเน่ื่�องตลอดชีีวิตตามคำแนะนำ 2.1 ซึ่่�งสามารถลดปริิมาณยาลงได้้ครึ่่�งหนึ่่�ง48, 126, 127 เน่ื่�องจาก

ประโยชน์์ของยา glucocorticosteroid นอกจากการยืืดช่่วงเวลาของระยะเดิินได้้ (ambulation) แล้้ว ยานี้้� 

ยัังช่่วยชะลอการดำเนิินโรคและภาวะแทรกซ้้อน ได้้แก่่ ช่่วยชะลอการเกิิด dilated cardiomyopathy ประสิิทธิิภาพ

การไอและการหายใจ ช่่วยลดความเสี่่�ยงในการเกิิดภาวะกระดููกสัันหลังคด (scoliosis) ที่่�ต้้องรัับการผ่่าตััด และ

สมรรถภาพในการใช้้กล้้ามเนื้้�อแขนและมืือ48, 50, 127

4. ปััจจุบุัันโรค DMD มีีการรัักษาให้้หายขาดหรืือไม่่

ตอบ	 ปััจจุุบัันโรค DMD ยัังไม่่มีีหลัักฐานทางการแพทย์์ว่่าสามารถรัักษาให้้หายขาดได้้ อย่่างไรก็็ตามมีีการ 

พััฒนาแนวทางการรัักษาหลายรููปแบบเพื่่�อช่่วยชะลอการดำเนิินของโรคและเพิ่่�มคุุณภาพชีีวิตของผู้้�ป่่วย ด้้วย 

การรักษาทางยีีน (Gene-based therapeutic strategies) เช่่น exon-skipping therapy, small molecule 

(stop codon readthrough therapy), และการรัักษาด้้วย gene therapy ดัังรายละเอีียดในตารางที่่� 5 ซึ่่�ง 

ในปััจจุบัันการรักษาทางยีีนมีีราคาสููงและยัังไม่่มีียาขึ้้�นทะเบีียนการใช้้ในประเทศไทย 
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5. หากมีีการตรวจค่าเอนไซม์์ตัับ AST และ ALT แล้้วพบความผิิดปกติิ ในผู้้�ป่วยโรค DMD จำำ�เป็็น

ต้้องตรวจ ultrasound abdomen ทุุกรายหรืือไม่่

ตอบ	 ไม่่จำเป็็นต้้องตรวจ ultrasound abdomen ในผู้้�ป่่วยโรค DMD ทุุกรายท่ี่�มีีค่่าเอนไซม์์ตัับ AST และ  

ALT สููงผิิดปกติิ หากไม่่มีีอาการ/อาการแสดงและปััจจััยเสี่่�ยงของโรคตัับ เนื่่�องจากในผู้้�ป่่วยโรค DMD มัักพบ 

ค่่าเอนไซม์์ตัับ AST และ ALT สููงกว่่าปกติิ เพราะเอนไซม์์เหล่่านี้้�นอกจากจะพบที่�ตัับแล้้วยัังเป็็นเอนไซม์์ที่่�พบ 

ในกล้้ามเนื้้�อเช่่นกััน ซึ่่�งค่่า AST และ ALT ที่่�สููงขึ้้�นในโรค DMD มัักเกิิดจากการสลายของกล้้ามเนื้้�อมากกว่่า 

ความผิิดปกติิของตัับ อย่่างไรก็็ตามอาจพิิจารณาส่่งตรวจ ultrasound abdomen กรณีีที่่�ค่่าเอนไซม์์ตัับ AST และ 

ALT แนวโน้้มสููงขึ้้�นในขณะท่ี่�ได้้รัับยา glucocorticosteroid เป็็นเวลานานเพราะยาอาจมีีผลต่่อตัับได้้

6. ผู้้�ป่วยโรค DMD ควรได้้รัับการส่่งตรวจ echocardiogram เม่ื่�อไหร่่และติิดตามในระยะเวลาถ่ี่� 

แค่่ไหน

ตอบ	 เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยโรค DMD จะมีีภาวะกล้้ามเนื้้�อหััวใจชนิิด dilated cardiomyopathy เป็็นหนึ่่�ง 

ในภาวะแทรกซ้้อนท่ี่�สำคััญอัันนำไปสู่่�การเสีียชีีวิต ดัังนั้้�นผู้้�ป่่วยโรค DMD ควรได้้รัับการตรวจ echocardiogram 

เพื่่�อเป็็น baseline ที่่�อายุุ 6-7 ปีีหรืือเมื่่�อได้้รัับการวิินิิจฉัยโรค DMD และพิิจารณาตรวจติิดตาม echocardiogram 

หากผู้้�ป่่วยมีีอาการของการทำงานของหััวใจที่�แย่่ลง หรืือตามคำแนะนำของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคหััวใจ โดยพิิจารณา

ติิดตามเป็็นระยะขึ้้�นอยู่่�กับบริบทท่ี่�เหมาะสมของแต่่ละสถานพยาบาลตามคำแนะนำ 3.9 

7. ผู้้�ป่วยโรค DMD ท่ี่�มีีการยึึดติิดของข้้อเท้้าและเอ็น็ร้อ้ยหวาย ควรได้้รัับการผ่่าตััดแก้้ไขการยึึดติิด

ทุุกรายใช่ห่รืือไม่่

ตอบ	 ไม่่ใช่่ การพิจารณาการผ่่าตััดขึ้้�นอยู่่�กับระยะของผู้้�ป่่วย ดัังนี้้�

	 7.1	ห ากผู้้�ป่่วยอยู่่�ในระยะเดิินได้้ การพิจารณาผ่่าตััดแก้้ไขการยึดติิดของข้้อเท้้าและเอ็็นร้้อยหวาย  

ควรเป็็นความเห็็นร่่วมระหว่่างแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านออร์์โธปิิดิิกส์์เด็็กและแพทย์์เวชศาสตร์์ฟื้้�นฟูู โดยต้้องมีีการ

ประเมิินอย่่างละเอีียด นอกจากนี้้�ต้้องมีีการวางแผนร่่วมกัับผู้้�ปกครอง เพื่่�อรัับฟัังความคิิดเห็็นอย่่างรอบด้้านทั้้�งข้้อดีี

และข้้อจํํากััดตามคำแนะนำ 3.29.2

	 7.2	ห ากผู้้�ป่่วยอยู่่�ในระยะเดิินไม่่ได้้ การผ่่าตััดแก้้ไขการยึึดติิดของข้้อเท้้าอาจช่่วยให้้ผู้้�ป่่วยใส่่รองเท้้า 

และวางเท้้าบนรถเข็็นได้้ อย่่างไรก็็ตามไม่่แนะนำให้้ผ่่าตััดหากผู้้�ป่่วยอยู่่�ในระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้ายคำแนะนำ 3.29.3 

และ 3.29.4
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8. วิธิีีการออกกำำ�ลัังกายท่ี่�เหมาะสมสำำ�หรัับผู้้�ป่วยโรค DMD คืือวิธิีีใด
 

ตอบ	 แนะนำการออกกำลัังกายแบบที่�มีีแรงกระแทกต่่ำและแรงต้้านต่่ำ (low-impact, low-resistance  

exercises) เพื่่�อรัักษาการทำงานของกล้้ามเนื้้�อ การออกกำลัังกายท่ี่�แนะนำในผู้้�ป่่วยโรค DMD ได้้แก่่

	 8.1	 ออกกํําลัังกายในน้้ำ แนะนำผู้้�ป่่วยให้้ออกกำลัังกายด้้วยการว่่ายน้้ำได้้ตั้้�งแต่่ระยะเดิินได้้ ระยะเดิิน 

ไม่่ได้้ช่่วงต้้น ไปจนถึึงวััยผู้้�ใหญ่่ โดยมีีผู้้�ดูแลอย่่างใกล้้ชิิด

	 8.2	จั กรยานแบบอยู่่�กัับที่่� แนะนำผู้้�ป่่วยให้้ออกกำลัังกายด้้วยการปั่่�นจัักรยานกัับที่่�ได้้ตั้้�งแต่่ ระยะเดิินได้้ 

ระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงต้้น ไปจนถึึงวััยผู้้�ใหญ่่ โดยมีีผู้้�ดูแลอย่่างใกล้้ชิิด

	 8.3	 การฝึึกหายใจ แนะนำผู้้�ป่่วยหายใจลึึกให้้อกขยายสมมาตร (อ่่านเพิ่่�มเติิมท่ี่�หััวข้้อ 3.1 ของ 

ภาคผนวก 4)

	 นอกจากนี้้�สามารถรัับชมวิิดีีโอการสอนและสาธิิตท่่าออกกำลัังกายในผู้้�ป่่วย DMD ในผู้้�ป่่วยระยะเดิินได้้

และระยะเดิินไม่่ได้้ เพื่่�อเป็็นแนวทางการกายภาพบำบััดด้้วยตนเองสำหรัับผู้้�ป่่วยและผู้้�ดููแล สามารถศึึกษาเพิ่่�มเติิม

ได้้จากเว็็บไซต์์ท่ี่�เกี่่�ยวข้้องในภาคผนวก 2

	ทั้้� งนี้้�ควรหลีีกเล่ี่�ยงการออกกำลัังกายแบบกล้้ามเนื้้�อยืืดตััว (Eccentric muscle activity) หรืือการ 

ออกกำลัังกายที่่�ใช้้ความต้้านทานสููง (high-resistance exercise) เช่่น การยกน้้ำหนัก เนื่่�องจากการออกกำลัังกาย

ดัังกล่่าว ทำให้้เส้้นใยกล้้ามเนื้้�อเกิิดการบาดเจ็็บและทำให้้ความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อแย่่ลง48 (อ่่านเพิ่่�มเติิมที่่�หััวข้้อ 

2 ของภาคผนวก 4)	

9. สมาชิิกในครอบครััวท่ี่�เป็็นเพศหญิิงทุุกรายของผู้้�ป่วยโรค DMD ควรตรวจเลืือดเพ่ื่�อหาพาหะ 
ใช่ห่รืือไม่่
 

ตอบ	 ไม่่ใช่่สมาชิิกเพศหญิิงทุุกรายที่่�ต้้องตรวจหาพาหะ แต่่มารดาของผู้้�ป่่วยทุุกคนควรตรวจหาพาหะ  

ส่่วนสมาชิิกเพศหญิิงอื่่�นๆ พิิจารณาจากจำนวนผู้้�ป่่วยโรค DMD ในครอบครััว และความสััมพัันธ์์ของสมาชิิก 

เพศหญิงกัับผู้้�ป่่วยโดยอาศััยการวาดพงศาวลีีสามรุ่่�น ประโยชน์์ของการค้้นหาผู้้�หญิิงที่่� เป็็นพาหะของโรค  

นอกจากช่่วยพยากรณ์์ความเสี่่�ยงการมีีลููกเป็็นโรคซ้้ำในแต่่ละครรภ์์ ยัังนำไปสู่่�การวางแผนการป้้องกัันการ 

เป็็นโรคซ้้ำในครอบครััว รวมถึึงมีีรายงานว่่าผู้้�หญิิงที่่�เป็็นพาหะมีีความเสี่่�ยงของการเกิิดภาวะ cardiomyopathy 

ในช่่วงชีีวิตได้้ร้้อยละ 7-17128, 129 ทำให้้ได้้รัับคำแนะนำในการปฏิิบััติิตััวและติิดตามการทำงานของหััวใจเป็็นระยะ

ต่่อไป

	 9.1	 ในกรณีีที่่�มีีผู้้�ป่่วยเป็็นโรค DMD เพีียงคนเดีียวในครอบครััว ควรตรวจว่่ามารดาเป็็นพาหะหรืือไม่่เสมอ 

เน่ื่�องจากมีีความเส่ี่�ยงเป็็นพาหะได้้ร้้อยละ 66.7 การตรวจสมาชิิกเพศหญิงคนอ่ื่�น พิิจารณาดัังนี้้�

	 	 	 หากพบว่่ามารดาไม่่เป็็นพาหะ ไม่่จำเป็็นต้้องตรวจสมาชิิกเพศหญิงคนอ่ื่�นในครอบครััว 
		  	 หากพบว่่ามารดาเป็็นพาหะ แนะนำให้้ตรวจหาพาหะในพ่ี่�น้้องผู้้�หญิงของผู้้�ป่่วย และพ่ี่�น้้องผู้้�หญิง

ของมารดา (ป้้า/น้้า) และหากผลตรวจพบสมาชิิกเพศหญิิงเป็็นพาหะเพิ่่�มเติิมในครอบครััว ควรมีีการแนะนำ 

การตรวจพาหะในบุุคคลที่�มีีความเส่ี่�ยงตามลำดัับ โดยสามารถปรึึกษาแพทย์์เวชพัันธุุศาสตร์์ให้้คำแนะนำต่่อไป
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		  	 หากมารดาไม่่สามารถเจาะเลืือดตรวจพาหะได้้ ให้้ตรวจหาพาหะแก่่พี่่�น้้องผู้้�หญิงของผู้้�ป่่วย 

เมื่่�อถึึงเวลาอัันควร

	 9.2	 ในกรณีีที่�มีีผู้้�ป่่วยเป็็นโรค DMD หลายคนในครอบครััว ได้้แก่่ มีีพี่่�น้้องเป็็นโรค หรืือลุุง/น้้าชาย  

หรืือลููกพี่่�ลููกน้้องเป็็นโรคด้้วย กรณีีนี้้�มารดาน่่าจะเป็็นพาหะ และแนะนำการตรวจเพื่่�อยืืนยัันภาวะพาหะแก่่มารดา 

ส่่วนการตรวจสมาชิิกเพศหญิงคนอ่ื่�น พิิจารณาดัังนี้้�

		  	 แนะนำให้้ตรวจหาพาหะในพี่่�น้้องผู้้�หญิิงของผู้้�ป่่วยและพี่่�น้้องผู้้�หญิิงของมารดา (ป้้า/น้้า) และหาก

พบสมาชิิกเพศหญิิงเป็็นพาหะเพิ่่�มเติิมในครอบครััว ควรมีีการแนะนำการตรวจพาหะในบุุคคลที่่�มีีความเสี่่�ยงตาม

ลำดัับ โดยสามารถปรึึกษาแพทย์์เวชพัันธุุศาสตร์์ให้้คำแนะนำต่่อไป

		  	 หากมารดาไม่่สามารถเจาะเลืือดตรวจพาหะได้้ ให้้ตรวจหาพาหะแก่่พี่่�น้้องผู้้�หญิงของผู้้�ป่่วย 

เมื่่�อถึึงเวลาอัันควร

	ทั้้� งนี้้�เทคนิิคการตรวจอณููพััั�นธุุุ�ศาสตร์์์� (Molecular genetic testing) ที่่�ควรเลืือกส่่งตรวจหาพาหะ 

ในมารดาและสมาชิิกครอบครััวขึ้้�นอยู่่�กัับลัักษณะการกลายพัันธุ์์�ของผู้้�ป่่วยโรค DMD รายนั้้�นๆ ดัังนั้้�นจำเป็็นต้้องได้้

ผลการตรวจพันธุุกรรมของผู้้�ป่่วยก่่อนเสมอจึึงจะตรวจของมารดาและสมาชิิกคนอ่ื่�นๆ ได้้ 

10. หากมารดาท่ี่�เคยมีีบุตรชายเป็็นโรค DMD ต้ั้�งครรภ์์ครั้้�งใหม่่ มารดาควรตรวจน้ำำ�คร่ำำ�หรืือไม่่

ตอบ	 การตรวจวินิิจฉััยทารกในครรภ์์ตั้้�งแต่่ก่่อนคลอด (Prenatal Diagnosis) โดยการเจาะน้้ำคร่่ำเพื่่�อส่่งตรวจ

พัันธุุกรรม จำเป็็นต้้องทราบตำแหน่่งการกลายพัันธุ์์�ของบุุตรที่่�เป็็น DMD ในครอบครััวก่่อน และควรทราบว่่ามารดา

เป็็นพาหะหรืือไม่่ เพื่่�อให้้ข้้อมููลความเส่ี่�ยงการเกิิดโรคซ้้ำในแต่่ละครรภ์์ ดัังนี้้�

	 10.1	ห ากมารดาเป็็นพาหะของโรค ความเส่ี่�ยงการเกิิดโรคซ้้ำในแต่่ละครรภ์์ร้้อยละ 25 และไม่่เป็็นโรค

ร้้อยละ 75 

	 10.2	ห ากมารดาไม่่ได้้เป็็นพาหะของโรค แต่่ผู้้�ป่่วยเกิิดจากการกลายพัันธุ์์�ใหม่่ (de novo) ความเสี่่�ยงการ

เกิิดโรคซ้้ำในแต่่ละครรภ์์ มีีรายงานตั้้�งแต่่น้้อยกว่่าร้้อยละ 1-5.8125 

	ทั้้� งนี้้�ข้้อมููลความเสี่่�ยงการเป็็นโรคซ้้ำในแต่่ละครรภ์์อาจไม่่ได้้เป็็นข้้อตััดสิินความเหมาะสมในการตรวจ 

ก่่อนคลอดเพีียงอย่่างเดีียว เพราะถึึงแม้้ความเสี่่�ยงการเป็็นโรคซ้้ำน้้อยกว่่าร้้อยละ 1-5 บิิดามารดาก็็อาจเลืือก 

ที่่�จะตรวจก่่อนคลอดได้้ แต่่ข้้อสำคััญ คืือ บิิดามารดาจำเป็็นต้้องได้้รัับข้้อมููลที่่�ครบถ้้วน ทั้้�งประโยชน์์ กระบวนการ

และความเส่ี่�ยงของการเจาะน้้ำคร่่ำอย่่างละเอีียด ค่่าใช้้จ่่าย แนวโน้้มและทางเลืือกหากพบว่่าทารกในครรภ์์เป็็นโรค 

โดยต้้องให้้ข้้อมููลในภาษาที่่�เข้้าใจง่่าย และตรวจสอบว่่าบิิดามารดาเข้้าใจข้้อมููลมากพอที่่�จะใช้้ในการตััดสิินใจ 

เจาะน้้ำคร่่ำ ทั้้�งนี้้�สามารถส่่งต่่อให้้แพทย์์เวชพัันธุุศาสตร์์หรืือสููติินรีีแพทย์์ที่่�มีีความเชี่่�ยวชาญในการให้้คำแนะนำทาง

พัันธุุศาสตร์์ ให้้คำแนะนำเพิ่่�มเติิมได้้ 
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ภาคผนวก 1
รายชื่่�อห้อ้งปฏิิบััติการท่ี่�สามารถตรวจอณููพัันธุศุาสตร์ ์
ในประเทศไทย

ลำดัับ ชื่่�อการตรวจ ชื่่�อห้้องปฏิิบััติิการ ช่่องทางการติิดต่่อ

1 MLPA for DMD 
gene

ห้้องปฏิิบััติิการอณููพัันธุุศาสตร์์ 
ศููนย์์จีีโนมิิกส์์ศิิริิราช 

ที่่�อยู่่� อาคารศูนย์์วิิจััยการแพทย์์ศิิริิราช, SiMR ชั้้�น 4
คณะแพทยศาสตร์์ศิิริิราชพยาบาล มหาวิิทยาลััยมหิิดล 
บางกอกน้้อย กรุุงเทพฯ 10700

โทร 02-419-2727, 02-419-2736 

 เว็็บไซต์์ 
https://www.si.mahidol.ac.th/th/manual/ 
Document/a10/Duchenne_Becker-MLPA.htm

2 MLPA for DMD 
gene

ห้้องปฏิิบััติิการมนุุษย์์พัันธุุศาสตร์์ 
โรงพยาบาลรามาธิิบดีี

ที่่�อยู่่� ภาควิชิาพยาธิวิิทิยา คณะแพทยศาสตร์โ์รงพยาบาล
รามาธิิบดีี ถนนพระรามหก แขวงทุ่่�งพญาไท เขตราชเทวีี 
กรุุงเทพฯ 10400

โทร 02-201-1369

 เว็็บไซต์์ 
https://www.ramapatholab.com/homepage/ 
labtest/30

3 MLPA for DMD 
gene

งานห้้องปฏิิบัั ติิการเวชศาสตร์์
ชัันสููตร โรงพยาบาลศรีีนคริินทร์์ 
คณะแพทยศาสตร์์มหาวิิทยาลััย
ขอนแก่่น

ที่่�อยู่่� ศููนย์์ความเป็็นเลิิศทางห้้องปฏิิบััติิการตรวจวินิิจฉัย
ระดัับชีีวโมเลกุลทางการแพทย์์
เลขท่ี่� 123 อาคารกัลยาณิิวััฒนานุุสรณ์์ ชั้้�น 9 ถ.มิิตรภาพ 
ต.ในเมืือง อ.เมืืองขอนแก่่น จ.ขอนแก่่น 40002

โทร 064-851-0301

 เว็็บไซต์ ์
https://www.srinagarindexcellencelab.com
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ลำดัับ ชื่่�อการตรวจ ชื่่�อห้้องปฏิิบััติิการ ช่่องทางการติิดต่่อ

4 WES, WGS ศููนย์์ความเป็็นเลิิศทางการแพทย์์
ด้า้นจีีโนมิิกส์แ์ละการแพทย์แ์ม่น่ยา 
โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์์ 
สภากาชาดไทย

ที่่�อยู่่� ตึึก สก. ชั้้�น 9 โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์์ ถ.พระราม 
4 แขวงปทุุมวััน เขตปทุุมวััน กรุุงเทพฯ 10330

โทร 02-256-4000 ต่่อ 3354 และ 80840

 เว็็บไซต์์
http://medicalgenomics.md.chula.ac.th/828/

5 WES ห้้องปฏิิบััติิการชีีวโมเลกุลและ
พัันธุุศาสตร์์ สถาบัันสุุขภาพเด็็ก
แห่่งชาติิมหาราชิินีี กรมการแพทย์์ 
กระทรางสาธารณสุุข

ที่่�อยู่่� ชั้้�น 5 ตึึกมหิิดลาธิิเบศร สถาบัันสุุขภาพเด็็กแห่่ง
ชาติิมหาราชิินีี 
เลขท่ี่� 420/8 ถนนราชวิิถีี แขวงทุ่่�งพญาไท เขตราชเทวีี 
กรุุงเทพฯ 10400

โทร 1415 ต่่อ 3514 หรืือ 3516
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ภาคผนวก 2
รายชื่่�อเว็บ็ไซต์์ท่ี่�เก่ี่�ยวข้อ้ง

ลำ�ดับ รายการ / เว็บไซต์ QR code

1 วีดิทัศน์หัตถการตัดตรวจชิ้นกล้ามเนื้อ การคงสภาพ และการขนส่ง

จัดทำ�โดย National Center of Neurology and Psychiatry (NCNP) ประเทศ

ญี่ปุ่น และภาควิชาพยาธิวิทยา คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล มหาวิทยาลัยมหิดล 

ประเทศไทย

https://www.ncnp.go.jp/nin/guide/r1/video_t.html

2 ฐานข้อมูลโรค DMD จากความผิดปกติทางพันธุศาสตร์

2.1	 DMD-Open Access Variant Explorer

https://www.dmd.nl/DOVE

2.2	 Leiden Open Variation Database (LOVD)

https://databases.lovd.nl/shared/genes/DMD

2.3	 Universal Mutation Database (UMD)

http://www.umd.be/TREAT_DMD/

2.4	 e-Dystrophin

http://edystrophin.genouest.org/index.php?page=browse&box=del

3 North Star Ambulatory Assessment (NSAA)

https://www.touchneurology.com/wp-content/uploads/sites/3/2018/03/

www.musculardystrophyuk.org_assets_0000_6388_NorthStar.pdf
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ลำ�ดับ รายการ / เว็บไซต์ QR code

4 แหล่งข้อมูลสำ�หรับผู้ป่วย 

4.1	 มูลนิธิกล้ามเนื้ออ่อนแรง 

	 (Foundation to Eradicate Neuromuscular Disease, FEND)

https://fendfoundation.com/web/index.php

4.2	 ชมรมกล้ามเนื้อเสื่อมดูเชนแห่งประเทศไทย

https://www.facebook.com/Duchennesocietyofthailand

5 ชุุดวิิดีีโอการสอนและสาธิิตท่่าออกกำลัังกายและยืืดกล้้ามเนื้้�อในเด็็กโรค DMD 

จััดทำโดย ภาควิิชากุุมารเวชศาสตร์์ คณะแพทยศาสตร์์ศิิริิราชพยาบาล ร่่วมกัับ คณะ

กายภาพบำบััด มหาวิิทยาลััยมหิิดล

5.1	ท่ ่าออกกำลัังกายในผู้้�ป่่วยระยะเดิินได้้ (ambulation) 

khttps://www.youtube.com/playlist?list=PL6CL3xX7SMzpsCEM-j8COXvf-

W2wtR_F3P

5.2	ท่ ่าออกกำลัังกายในผู้้�ป่่วยระยะเดิินไม่่ได้้ (non-ambulation)

https://www.youtube.com/playlist?list=PL6CL3xX7SMzrdjJCtd6b7yB-

VU1kZSyy4i



	 โรค DMD ส่่วนใหญ่่มัักจะตรวจพบได้้เม่ื่�อผู้้�ป่่วยมีีอายุุประมาณ 5 ปีี โดยอาการอ่่อนแรงทางร่่างกาย 
จะเพิ่่�มมากขึ้้�น ทำให้้เกิิดปััญหาตามมาหลายระบบ เช่่น การหายใจและการนอนหลัับ หััวใจและการไหลเวีียนโลหิิต 
กล้้ามเนื้้�อข้้อต่่อและกระดููก การกลืืนและโภชนาการ พััฒนาการและสติิปััญญา เป็็นต้้น และอาการจะรุุนแรง 
ขึ้้�นเรื่่�อย ๆ  จนทำให้้ผู้้�ป่่วยมัักไม่่สามารถเดิินหรืือยืืนได้้ด้้วยตนเองเมื่่�อผู้้�ป่่วยอายุุประมาณ 10-12 ปีี จึึงมีีความจำเป็็น
ต้้องใช้้รถเข็็นช่่วยในการเคล่ื่�อนไหว และในระยะท้้ายของโรคผู้้�ป่่วยมัักจะมีีภาวะติิดเตีียง และเสีียชีีวิตเมื่่�อ 
อายุุประมาณ 20-40 ปีี โดยจะเห็็นได้้ว่่าผู้้�ป่่วยโรคนี้้�มีีอายุุขััยที่่�น้้อยกว่่าคนปกติิ จึึงทำให้้มีีผลกระทบต่่อสภาพจิิตใจ
ของผู้้�ป่่วยและญาติิเป็็นอย่่างมาก 
	 เนื่่�องจากในประเทศไทยยัังไม่่มีียารัักษาให้้หายขาด การรักษาจึึงเป็็นการรักษาแบบประคัับประคอง 
ตามอาการและการให้้ยาเพื่่�อชะลอการดำเนิินโรคเป็็นหลัก เช่่น การให้้ยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์ เพื่่�อช่่วยชะลอ
การเสื่่�อมของกล้้ามเนื้้�อรวมถึึงชะลอภาวะแทรกซ้้อนทางระบบหายใจ ระบบไหลเวีียนโลหิิต และภาวะกระดููก 
สัันหลังคด เป็็นต้้น เพื่่�อให้้ผู้้�ป่่วยมีีคุณภาพชีีวิตที่่�ดีีตามสภาวะของโรคท่ี่�ผู้้�ป่่วยกำลัังเผชิิญอยู่่�3 ทำให้้พยาบาล 
เข้้ามามีีบทบาท และมีีส่่วนสำคััญในการดููแลผู้้�ป่่วยแบบองค์์รวม (Holistic care)130 รวมถึึงการให้้คำปรึึกษาทาง
พัันธุุศาสตร์์ เพื่่�อให้้ผู้้�ป่่วยและญาติิมีีข้้อมููลที่่�จำเป็็นในการตัดสิินใจเกี่่�ยวกัับสุุขภาพในอนาคต
	 โดยในบทนี้้�จะขอกล่่าวถึึงแนวทางการดูแลทางการพยาบาลของแต่่ละระบบอวััยวะตามบทท่ี่� 3 อาการ
และอาการแสดงทางคลิินิิก ดัังต่่อไปนี้้�

1. อาการทางกล้้ามเน้ื้�อ 

	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD ในช่่วงอายุุประมาณ 2-5 ปีี เส้้นใยกล้้ามเนื้้�อจะเริ่่�มสลาย ทำให้้มีีอาการอ่่อนแรง 
ตามมา มัักจะลุุกขึ้้�นยืืนลำบาก เดิินขึ้้�นบัันไดลำบาก ท่่าเดิินผิิดปกติิ ล้้มบ่่อย ทำให้้ผู้้�ป่่วยเสี่่�ยงต่่อการพลััดตกหกล้้ม
ได้้ง่่าย 

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยเสี่่�ยงต่่อการพลััดตกหกล้้ม เนื่่�องจากพยาธิิสภาพของโรค
ทำให้้โปรตีีน dystrophin ไม่่เพีียงพอที่่�จะทำหน้้าที่่�สร้้างกล้้ามเนื้้�อจึึงทำให้้ผู้้�ป่่วยมีีภาวะอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อ

	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คือ ผู้้�ป่่วยไม่่เกิิดการพลััดตกหกล้้ม กิจกรรมทางการพยาบาลสามารถทำได้้
โดยประเมิินความเสี่่�ยง ค้้นหาปััจจััยเสี่่�ยงต่่อการพลััดตกหกล้้ม และให้้คำแนะนำการป้้องกัันการพลััดตกหกล้้ม 
แก่่ผู้้�ป่่วยและญาติิ ได้้แก่่

พว. นิิรมล เสรีเีผ่่าวงษ์์
พว. ณภััทร  มณีีสวัสัด์ิ์�

ภาคผนวก 3
แนวทางการดูแูลทางการพยาบาล
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	 	 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยระมััดระวัังในการเคล่ื่�อนไหว และการทำกิิจกรรม เช่่น การลุกนั่่�ง เปล่ี่�ยนท่่า การขึ้้�น-ลง
บัันได ควรมีีคนคอยดููแลให้้ความช่่วยเหลืือผู้้�ป่่วยขณะทำกิิจกรรมต่่าง ๆ อย่่างใกล้้ชิิด
	 	 ดููแลจััดสิ่่�งแวดล้้อมให้้เป็็นระเบีียบ ไม่่ให้้มีีสิ่่�งกีีดขวางบริิเวณทางเดิิน จััดให้้มีีแสงสว่่างที่่�เพีียงพอ พื้้�น
ผิิวบริิเวณทางเดิินโดยเฉพาะบริิเวณห้้องน้้ำควรดููแลพื้้�นให้้แห้้งอยู่่�เสมอ หากพบมีีการเปีียกชื้้�นควรเช็็ดให้้แห้้งทัันทีี
	 	 ดูแูลอุปกรณ์เคร่ื่�องใช้้ต่่าง ๆ ให้้มั่่�นคง แข็ง็แรง อยู่่�ในสภาพพร้อมใช้้ หากพบมีีการชำรุุดให้้รีีบส่งซ่่อมทัันทีี 		
	 	 ดูแูลให้ผู้้้�ป่ว่ยสวมใส่เ่สื้้�อผ้า้ท่ี่�มีีความยาวเหมาะสมไม่ส่ั้้�นหรืือยาวเกินิไป จนทำให้ล้ำบากในการเคล่ื่�อนไหว
และเส่ี่�ยงต่่อการสะดุุดหกล้้มได้้ง่่าย สวมใส่่รองเท้้าท่ี่�พอดีี พื้้�นรองเท้้าไม่่ล่ื่�น
	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับวิิตามิินดีี และ/หรืือแคลเซีียมตามแผนการรักษา ดููแลติิดตามให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการวัด
มวลกระดููก (Bone Mineral Density: BMD) จดบัันทึึกรายการอาหาร เพ่ื่�อประเมิินภาวะโภชนาการการบริโภค
วิิตามิินดีีและแคลเซีียม และเจาะเลืือดตามแผนการรัักษา ปีีละ 1 ครั้้�งโดยเฉพาะระดัับวิิตามิินดีีและแคลเซีียมใน
เลืือด เพื่่�อประเมิินความเส่ี่�ยงของโรคกระดููกพรุน
	 เมื่่�ออายุุประมาณ 6-10 ปีี มัักจะเกิิดภาวะข้้อติิด เริ่่�มต้้นที่่�ข้้อเท้้า ตามมาด้้วยที่่�ข้้อเข่่า และข้้อสะโพก 
เนื่่�องจากความสามารถในการเคล่ื่�อนไหวลดลง และจากพยาธิิสภาพของโรคท่ี่�ทำให้้กล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง จนเกิิดเป็็น
ภาวะข้้อติิดตามข้้อต่่าง ๆ ตามมา

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยมีีภาวะข้้อติิด เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยมีีภาวะอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อ 
จึึงทำให้้การเคลื่่�อนไหวของร่่างกายลดลง 
	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คืือ ผู้้�ป่่วยไม่่มีีภาวะข้้อติิด กิิจกรรมทางการพยาบาลสามารถทำได้้โดย
	 	 ติิดตามการประเมิินสภาวะของข้้อต่่อ และความสามารถในการเคล่ื่�อนไหวของผู้้�ป่่วย
	 	 ให้้คำแนะนำในการดููแลส่่วนต่่างๆ ของร่่างกายให้้อยู่่�ในท่่าที่่�ถููกต้้องโดยใช้้อุุปกรณ์์เสริิม เช่่น การ 
สวมใส่่ ankle-foot orthoses (AFOs) ขณะนอนหลัับ เพ่ื่�อช่่วยพยุุงกล้้ามเนื้้�อที่่�อ่่อนแรง ป้้องกัันปลายเท้้าตก  
และจััดโครงสร้้างของขาท่่อนล่่างให้้อยู่่�ในแนวที่่�เหมาะสม ป้้องกัันภาวะข้้อเท้้าติิด วิิธีีการใส่่ที่่�เหมาะสม ควร 
สวมใส่่ถุุงเท้้าท่ี่�พอดีีกัับอุุปกรณ์์ เพื่่�อป้้องกัันการกดทัับและลดการเสีียดสีี จััดข้้อเท้้าและเท้้าให้้อยู่่�ในท่่าปกติิ 
มากท่ี่�สุุด จากนั้้�นดัันให้้ส้้นเท้้าชิิดกัับสันด้้านในอุุปกรณ์์ รััดสายรััดบริเวณข้้อเท้้า และน่่องตามลำดัับ ไม่่ควรรัด 
สายแน่่นหรืือหลวมจนเกิินไป การใช้้หมอนทราย เพื่่�อป้้องกัันข้้อสะโพกบิิดออกด้้านนอก เป็็นต้้น
	 	 ดููแลประสานงานและส่่งต่่อให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการฟื้้�นฟููร่่างกายด้้านท่ี่�มีีความผิิดปกติิกัับนักกิิจกรรม 
บำบััด การทำกายภาพบำบััดกัับนัักกายภาพบำบััดตามสถานบริิการใกล้้บ้้าน เพื่่�อให้้ผู้้�ป่่วยสามารถกลัับมาใช้้ 
ชีีวิิตประจำวัันอย่่างดีีที่�สุุดตามศัักยภาพของแต่่ละบุุคคล
	 เมื่่�ออายุุประมาณ 10-12 ปีี จะมีีกระดููกสัันหลังคดตามมา เน่ื่�องจากอยู่่�ในท่่านั่่�งเป็็นเวลานานในช่่วงวััยที่่�
มีีการเจริิญเติิบโตที่�รวดเร็็ว 
	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยกระดููกสัันหลัังคด เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยไม่่สามารถเคลื่่�อนไหวได้้
ทำให้้อยู่่�ในท่่านั่่�งเป็็นเวลานานในช่่วงวััยที่่�มีีการเจริิญเติิบโตที่่�รวดเร็็ว 
	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คืือ ผู้้�ป่่วยปลอดภััยจากภาวะกระดููกสัันหลังคด กิิจกรรมทางการพยาบาล
สามารถทำได้้โดย 
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	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการถ่่ายภาพรังสีีกระดููกสัันหลัง เพื่่�อประเมิินมุุมกระดููกสัันหลังคด ตั้้�งแต่่ได้้รัับการ
วิินิิจฉััยโรค DMD ติิดตามต่่อเน่ื่�องทุุก 6 เดืือนเม่ื่�อกระดููกยัังเจริิญไม่่เต็็มที่่� และทุุก 1 ปีี เม่ื่�อกระดููกเจริิญเต็็มที่่�แล้้ว
	 	 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยใส่่อุุปกรณ์์เสริิมเสื้้�อเฝืือกพยุงกระดููกสัันหลัง (spinal bracing) อย่่างเหมาะสม 
ตามแผนการรักษา โดยใส่่ให้้กระชัับเหมาะสมตามรููปร่่าง ไม่่แน่่นหรืือหลวมจนเกิินไป เพื่่�อช่่วยพยุงกระดููกสัันหลัง 
จำกััดการก้้มและแอ่่นหลังได้้ดีี ควรใส่่เฉพาะเวลาลุุกนั่่�ง ยืืน หรืือเดิิน ไม่่ควรใส่่เวลานอนตอนกลางคืืน
	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการยืืดกล้้ามเนื้้�อและออกกำลัังกายกล้้ามเนื้้�อหลังกัับนัักกายภาพบำบััด ตามแผน 
การรักษา
	 	 ดููแลส่่งปรึึกษาแพทย์์ออร์์โธปิิดิิกส์์ หรืือแพทย์์เวชศาสตร์์ฟื้้�นฟูู เมื่่�อมีีกระดููกสัันหลัังคดมากกว่่า  
20-30 องศา พิิจารณาการผ่่าตััดกระดููกสัันหลัง เน่ื่�องจากการใส่่อุุปกรณ์์ เป็็นเพีียงการรักษาแบบประคัับประคอง
เท่่านั้้�น ไม่่สามารถหยุดภาวะผิิดรููปของกระดููกสัันหลังได้้131 

2. อาการทางระบบหายใจและการนอนหลัับ

	 การอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อหายใจในผู้้�ป่่วยโรค DMD ทำให้้การไอไม่่มีีประสิิทธิิภาพ ส่่งผลให้้ความสามารถ
ในการขับเสมหะลดลง จนเกิิดการอุดกลั้้�นของทางเดิินหายใจตามมา

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยเสี่่�ยงต่่อการเกิิดการอุุดกลั้้�นของทางเดิินหายใจและภาวะ
ปอดแฟบ เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยไม่่สามารถไอขัับเสมหะออกมาได้้เอง 

	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คืือ ผู้้�ป่่วยไม่่เกิิดการอุุดกลั้้�นของทางเดิินหายใจและภาวะปอดแฟบ กิิจกรรม
ทางการพยาบาลสามารถทำได้้โดย
	 	 ให้้คำแนะนำแก่่ผู้้�ป่่วยและญาติิในการประเมิิน และสัังเกตอาการและอาการแสดงของภาวะอุุดกลั้้�น
ของทางเดิินหายใจ เช่่น หายใจตื้้�น เหนื่�อยง่่ายขณะทำกิิจกรรมที่่�เคยทำได้้ รู้้�สึกไม่่สดชื่่�นหลังตื่่�นนอน ไอแล้้ว 
ไม่่สามารถขัับเสมหะออกได้้ มีีนอนกรนหรืือหยุุดหายใจเป็็นช่่วง ๆ หายใจไม่่ออก หายใจลำบาก หายใจเร็็ว  
เหนื่�อยหอบ ริิมฝีีปาก หรืือปลายมืือปลายเท้้าเขีียว เป็็นต้้น ให้้รีีบมาพบแพทย์์ เพื่่�อให้้การรักษาได้้ทัันท่่วงทีี
	 	 สอนและสาธิิตการประเมิินเสีียงหายใจโดยการฟััง หากพบเสีียงเสมหะในปอดหรืือลำคอ ให้้ญาติิ 
ดููดเสมหะให้้แก่่ผู้้�ป่่วย โดยอาจทำกายภาพบำบััดทรวงอกก่่อนหรืือระหว่่างการดููดเสมหะ เพื่่�อช่่วยขัับเสมหะ 
ที่่�คั่่�งค้้างอยู่่�ให้้ออกได้้ง่่ายขึ้้�น ประเมิินค่่า O

2
 saturation หลัังดููดเสมหะ ถ้้า O

2
 saturation น้้อยกว่่าร้้อยละ 95 

ดููแลให้้ออกซิิเจนตามแผนการรักษา
	 	 แนะนำจััดท่่าให้้ผู้้�ป่่วยนอนศีีรษะสููง โดยยกศีีรษะสููง 30-45 องศา เพื่่�อให้้กระบัังลมหย่่อน ช่่องอกกว้้าง
มากขึ้้�นทำให้้หายใจได้้ดีีขึ้้�น ในผู้้�ป่่วยท่ี่�มีีปััญหาการเคล่ื่�อนไหวควรเปล่ี่�ยนท่่าให้้ทุุก 1-2 ชั่่�วโมง เพื่่�อให้้ปอดขยายตััว
ได้้ดีี
	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการทำกายภาพบำบััดระบบหายใจและสมรรถภาพการทำงานของปอดร่่วมกัับ 
นัักกายภาพบำบััดตามแผนการรักษา เพื่่�อเพิ่่�มการทำงานและความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อหายใจ ชะลอและป้้องกััน
การเกิิดภาวะแทรกซ้้อนทางระบบหายใจ
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	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการตรวจติิดตามและการรัักษาจากแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคปอดและทางเดิินหายใจ
ตามแผนการรัักษา ติิดตามผลการถ่่ายภาพรัังสีีของทรวงอก การประเมิินสมรรถภาพปอด และประเมิินการ 
นอนหลับ เพื่่�อประเมิินการทำงานของระบบทางเดิินหายใจ 
	ห ากผู้้�ป่่วยไม่่สามารถระบายเสมหะออกมาได้้อย่่างมีีประสิิทธิิภาพและเหมาะสมจะนำไปสู่่�การติิดเชื้้�อใน
ระบบหายใจและปอดอัักเสบตามมา 

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยเสี่่�ยงต่่อการติิดเชื้้�อในระบบทางเดิินหายใจ เนื่่�องจากผู้้�ป่่วย
ไม่่สามรถขัับเสมหะออกได้้ 

	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คือ ผู้้�ป่่วยไม่่เกิิดการติิดเชื้้�อในระบบทางเดิินหายใจ กิจกรรมทางการ
พยาบาลสามารถทำได้้โดย
	 	 ให้้คำแนะนำแก่่ผู้้�ป่่วยและญาติิในการประเมิินและสัังเกตอาการและอาการแสดงของภาวะติิดเชื้้�อทาง
เดิินหายใจ เช่่น มีีไข้้ อ่่อนเพลีีย หายใจเร็็วตื้้�น หรืือหายใจเสีียงดััง ริิมฝีีปาก หรืือปลายมืือปลายเท้้าเขีียวคล้้ำ เป็็นต้้น 
หากมีีอาการดังกล่่าวข้้างต้้นให้้รีีบมาพบแพทย์์ เพื่่�อให้้การรักษาได้้ทัันท่่วงทีี
	 	 แนะนำดููแลความสะอาดของช่่องปากและฟััน โดยแปรงฟัันอย่่างน้้อยวัันละ 2 ครั้้�ง อย่่างน้้อยครั้้�งละ 
2 นาทีี ในตอนเช้้าและก่่อนนอน ควรเปล่ี่�ยนแปรงสีีฟัันทุุก 3 เดืือน
	 	 แนะนำให้้ฉีีดวััคซีีนไข้้หวัดใหญ่่ปีีละ 1 ครั้้�ง และวััคซีีนอื่่�น ๆ ตามแนวทางของสมาคมโรคติิดเชื้้�อเด็็ก
แห่่งประเทศไทย เช่่น วััคซีีนป้้องกัันโรคปอดอัักเสบ วััคซีีนป้้องกัันโรค covid-19 เป็็นต้้น
	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการตรวจติิดตามและการรัักษาจากแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญโรคปอดและทางเดิินหายใจ
ตามแผนการรักษา 

3. อาการทางระบบไหลเวีียนโลหิิต
 
	ผู้้�ป่ ่วยเกืือบทุุกรายจะมีีอาการหััวใจล้้มเหลวจากภาวะ dilated cardiomyopathy เริ่่�มที่่�อายุุประมาณ 
10-15 ปีี โรคจะดำเนิินไปอย่่างรวดเร็็วและเสีียชีีวิิตในเวลาต่่อมา หากไม่่ได้้รัับการรัักษาจะเป็็นสาเหตุุการเสีียชีีวิิต
อัันดัับ 1 ของผู้้�ป่่วยโรค DMD 

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยเสี่่�ยงต่่อการเกิิดภาวะหััวใจล้้มเหลว เนื่่�องจากขาดโปรตีีน  
dystrophin ที่่�มีีความสำคััญต่่อการทำงานของกล้้ามเนื้้�อหััวใจ

	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คืือ ผู้้�ป่่วยปลอดภััยจากภาวะหััวใจล้้มเหลว กิิจกรรมทางการพยาบาล
สามารถทำได้้โดย
	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการตรวจประเมิิน ECG และ Echocardiogram ตั้้�งแต่่ได้้รัับการวินิิจฉััยโรค DMD 
และดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการติิดตามต่่อเน่ื่�องตามความเห็็นของแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญ
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	 	 ให้้คำแนะนำแก่่ผู้้�ป่่วยและญาติิในการประเมิิน และสัังเกตอาการและอาการแสดงของภาวะช็็อค 
จากภาวะหััวใจล้้มเหลว ได้้แก่่ เหนื่�อยง่่ายขณะทำกิิจกรรมที่่�เคยทำได้้ หายใจลำบากโดยเฉพาะเมื่่�ออยู่่�ใน 
ท่่านอนราบ เจ็็บแน่่นหน้้าอก หััวใจเต้้นผิิดจัังหวะ อาจรู้้�สึกหััวใจเต้้นเร็็วหรืือเต้้นไม่่สม่่ำเสมอ บวมท่ี่�ขา เท้้า หรืือ
ข้้อเท้้า (Peripheral edema) อ่่อนเพลีีย ผิิวหนัังเย็็นซีีด เหงื่่�อออก เวีียนศีีรษะ เป็็นลม ให้้รีีบพามาพบแพทย์์  
เพื่่�อให้้การรักษาได้้ทัันท่่วงทีี
	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับยาโรคหััวใจตามแผนการรักษา

4. อาการทางระบบทางเดิินอาหาร

	 ในที่่�นี้้�จะขอแบ่่งแนวทางการดูแลทางการพยาบาลเป็็น 2 ระยะ ดัังนี้้� 
	 4.1	ระยะเดิินได้้ โดยอาการที่่�พบบ่่อยในระยะนี้้�คืือ ท้้องผููก

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยไม่่สุุขสบาย เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยเคลื่่�อนไหวได้้น้้อยจึึงทำให้้เกิิด
ภาวะท้้องผููก

	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คืือ ผู้้�ป่่วยไม่่เกิิดอาการท้้องผููก กิิจกรรมทางการพยาบาลสามารถทำได้้โดย
	 	 ประเมิินสาเหตุอาการท้้องผููก พฤติิกรรมและแบบแผนการดำเนิินชีีวิตประจำวัันท่ี่�เป็็นปััจจัยเส่ี่�ยง เช่่น 
นิิสััยการกลั้้�นอุุจจาระเป็็นประจำ รัับประทานอาหารที่�มีีกากใยน้้อยเกิินไป ขาดการออกกำลัังกาย การเคล่ื่�อนไหว
ของร่่างกายลดลง ภาวะเครีียด เป็็นต้้น
	 	 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยฝึึกและปรัับพฤติิกรรมการขัับถ่่ายอุุจจาระให้้มีีแบบแผนเป็็นเวลาเดีียวกัันทุุกวััน  
ไม่่กลั้้�นอุุจจาระ หรืือเลื่่�อนการถ่่ายอุุจจาระออกไปเม่ื่�อมีีอาการปวดควรรีีบเข้้าห้้องน้้ำทัันทีี บริิโภคอาหารที่�มีี 
กากใยสููง เช่่น ผััก ผลไม้้ และธััญพืืช เป็็นต้้น ดื่่�มน้้ำเปล่่าให้้เพีียงพอ 8-10 แก้้วต่่อวััน หรืือประมาณ 1,000-2,000 
มิิลลิิลิิตรต่่อวััน ถ้้าไม่่มีีข้้อห้้าม กระตุ้้�นให้้มีีการเคล่ื่�อนไหวร่่างกาย และควรออกกำลัังกายแบบที่�มีีแรงกระแทกต่่ำ
และแรงต้้านต่่ำ เช่่น การว่่ายน้้ำ การปั่่�นจัักรยานกัับที่่� เป็็นต้้น อย่่างสม่่ำเสมอภายใต้้การดููแลของนัักกายภาพบำบััด
	 	 ติิดตามให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับยาระบายตามแผนการรักษา หากจำเป็็นต้้องใช้้ยาระบาย 
	 4.2	ระยะเดิินไม่่ได้้ โรคระบบทางเดิินอาหารที่่�พบบ่่อยที่่�สุุดคืือ ภาวะกรดไหลย้้อน 

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยมีีโอกาสเกิิดภาวะกรดไหลย้้อน เนื่่�องจากการอ่่อนแรงของ
กล้้ามเนื้้�อเรีียบของอวััยวะภายใน

	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คือ ผู้้�ป่่วยไม่่เกิดิภาวะกรดไหลย้้อน กิจกรรมทางการพยาบาลสามารถทำได้้โดย
	 	 ประเมิินสาเหตุ ของภาวะกรดไหลย้อน พฤติิกรรมการบริโภคและพฤติิกรรมการดำเนิินชีีวิตประจำวััน 
เช่่น การรับประทานอาหารไม่่เป็็นเวลา ไม่่รัับประทานอาหารเช้้า รัับประทานอาหารรสจััด อาหารแปรรูป ดื่่�มชา 
กาแฟมากจนเกิินไป ทานอาหารแล้้วเข้้านอนทัันทีี นอนดึึก และภาวะเครีียด เป็็นต้้น 
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	 	 ดููแลให้้คำแนะนำผู้้�ป่่วยในการปรัับพฤติิกรรมการรัับประทานอาหารให้้ตรงเวลา ครบทั้้�ง 3 มื้้�อ  
งดการรัับประทานอาหารรสจััด อาหารแปรรููป หลีีกเลี่่�ยงอาหารที่่�กระตุ้้�นให้้เกิิดกรดไหลย้้อน เช่่น เครื่่�องดื่่�ม 
ที่่�มีีคาเฟอีีน ชา กาแฟ น้้ำอััดลม อาหารทอด และอาหารที่่�มีีไขมัันสููง เป็็นต้้น รัับประทานอาหารครั้้�งละน้้อยๆ  
แต่่บ่่อยครั้้�ง หลัังรัับประทานอาหารไม่่ควรเข้้านอนทัันทีี ควรอยู่่�ในท่่านั่่�งต่่อ 15-30 นาทีี ควรพักผ่่อนให้้เพีียงพอ 
ไม่่นอนดึึก และไม่่เครีียดจนเกิินไป
	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับยาลดกรดตามแผนการรักษา
	 นอกจากภาวะกรดไหลย้้อน ปััญหาน้้ำหนัักเกิินเกณฑ์์ หรืือโรคอ้้วน สามารถพบได้้ในระยะนี้้�ด้้วยเช่่นกััน 
เนื่่�องจากการเคล่ื่�อนไหวท่ี่�ลดลง และผลข้้างเคีียงจากการรักษาด้้วยยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยมีีโอกาสเกิิดภาวะทุุพโภชนาการ เนื่่�องจากผู้้�ป่่วยมีีน้้ำหนััก
เกิินเกณฑ์์ จากผลข้้างเคีียงของยา glucocorticosteroid และผู้้�ป่่วยมีีการเคลื่่�อนไหวลดลง 

	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คืือ ผู้้�ป่่วยไม่่เกิิดภาวะน้้ำหนัักเกิินเกณฑ์์ กิจกรรมทางการพยาบาลสามารถ
ทำได้้โดย
	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการประเมิินภาวะทางโภชนาการ โดยแพทย์์หรืือผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านโภชนาการ 
ตั้้�งแต่่เริ่่�มได้้รัับการวินิิจฉัย และติิดตามอย่่างต่่อเนื่่�องตามความเหมาะสม เพื่่�อค้้นหาสาเหตุุและปััจจัยเสี่่�ยงของ 
ภาวะน้้ำหนักเกิินเกณฑ์์ พฤติิกรรมการบริโภคและพฤติิกรรมการดำเนิินชีีวิตประจำวััน 
	 	 ดููแลชั่่�งน้้ำหนััก วััดส่่วนสููง หาดััชนีีมวลกาย (Body Mass Index: BMI) และบัันทึึกลงเวชระเบีียน 
ทุุกครั้้�งท่ี่�ผู้้�ป่่วยมาโรงพยาบาล 
	 	 แนะนำการรับประทานอาหารในปริิมาณท่ี่�พอเหมาะ ไม่่รัับประทานอาหารในปริิมาณท่ี่�มากเกิินไป 
ลดอาหารพลัังงานสููง เช่่น อาหารที่่�มีีส่่วนประกอบของไขมััน น้้ำตาล แป้้ง หลีีกเลี่่�ยงอาหารประเภททอด เลืือก 
ใช้้วิิธีีต้้ม นึ่่�ง อบ ปิ้้�ง ย่่างแทน หลีีกเลี่่�ยงเคร่ื่�องดื่่�มท่ี่�มีีรสหวาน ผู้้�ป่่วยท่ี่�ได้้รัับยากลููโคคอร์์ติิโคสเตีียรอยด์์ จะมีี 
ความอยากอาหารสูงกว่่าปกติิ แนะนำให้้รัับประทานครั้้�งละน้้อยๆ แต่่บ่่อยครั้้�ง เพิ่่�มอาหารว่่างท่ี่�มีีประโยชน์ ์
ในปริิมาณที่่�เหมาะสม เช่่น นมรสจืืดพร่่องมัันเนย ขนมที่่�ไม่่หวานจััด ไม่่เค็็ม และไม่่มัันจนเกิินไป เพิ่่�มการรับประทาน
ผัักในทุุกมื้้�อ เน่ื่�องจากผัักมีีพลังงานต่่ำ มีีเส้้นใย ทำให้้รู้้�สึกอิ่่�มนานขึ้้�น และรัับประทานอาหารอื่�นได้้น้้อยลง 
	 และในระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้ายของโรค ผู้้�ป่่วยจะมีีภาวะขาดสารอาหาร เนื่่�องจากมีีภาวะการกลืืนลำบาก 
ทำให้้ผู้้�ป่่วยรัับประทานอาหารได้้น้้อยลงกว่่าเดิิม เบ่ื่�ออาหาร อ่่อนเพลีีย ผมร่่วง และน้้ำหนักตััวลดลง 

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยมีีภาวะทุุพโภชนาการ เนื่่�องจากในระยะท้้ายของโรคผู้้�ป่่วย
มีีภาวะกลืืนลำบากการกลืืนไม่่มีีประสิิทธิิภาพ

	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คืือ ผู้้�ป่่วยมีีภาวะสมดุุลของสารอาหาร กิิจกรรมทางการพยาบาลสามารถ
ทำได้้โดย
	 	 ดููแลให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการประเมิินภาวะทางโภชนาการ โดยแพทย์์หรืือผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านโภชนาการ  
ทุุกครั้้�งท่ี่�มาโรงพยาบาลและติิดตามอย่่างต่่อเน่ื่�องตามความเหมาะสม เพ่ื่�อค้้นหาสาเหตุและปััจจัยเส่ี่�ยงของ 
ภาวะขาดสารอาหาร พฤติิกรรมการบริโภคและพฤติิกรรมการดำเนิินชีีวิตประจำวััน
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	 	 ดููแลชั่่�งน้้ำหนััก วััดส่่วนสููง วััด BMI และบัันทึึกลงเวชระเบีียนทุุกครั้้�งท่ี่�ผู้้�ป่่วยมาโรงพยาบาล  
ให้้คำแนะนำการรับประทานอาหารที่�เหมาะสมในผู้้�ป่่วยที่่�มีีภาวะกลืืนลำบาก เช่่น อาหารอ่่อนนุ่่�ม ชิ้้�นเล็็ก  
อาหารประเภทต้้ม ตุ๋๋�น หลีีกเลี่่�ยงอาหารประเภททอดกรอบ และแห้้ง อาหารรสจััด ปริิมาณพอดีีคำ อาหารที่่�อุ่่�น
จะส่่งเสริิมให้้ผู้้�ป่่วยรัับประทานอาหารได้้มากขึ้้�น เลืือกภาชนะและจััดอาหารให้้มีีสีีสันสวยงามดููน่่ารัับประทาน เพื่่�อ
เพิ่่�มความอยากอาหารให้้แก่่ผู้้�ป่่วย 
	 	 ดููแลประสานงานให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับคำปรึึกษาจากนัักโภชนาการอย่่างเหมาะสมทุุก 3-6 เดืือน
	 	 ดููแลประสานงานให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการประเมิินการกลืืนกัับนัักกิิจกรรมบำบััด ในรายท่ี่�ผู้้�ป่่วยรัับประทาน
อาหารได้้น้้อยลงมาก มีีปััญหาในการกลืืน สำลัักบ่่อย ควรรายงานให้้แพทย์์ทราบ เพื่่�อพิิจารณาการใส่่สายให้้อาหาร
ตามแผนการรักษาต่่อไป

5. อาการทางระบบประสาทส่่วนกลาง สติิปัญัญา การเรีียนรู้้� พฤติิกรรม และจิติสังคม

	 อาการที่�พบบ่่อยส่่วนใหญ่่จะเก่ี่�ยวข้้องกัับทางสติิปััญญา ปััญหาการเรีียนรู้้� และปััญหาด้้านพฤติิกรรม 
ทำให้้ผู้้�ป่่วยโรค DMD มีีความบกพร่่องในการช่่วยเหลืือตนเองท่ี่�เหมาะสมตามวััย และมีีค่่าคะแนน IQ โดยเฉล่ี่�ย
ของผู้้�ป่่วยโรค DMD อาจต่่ำกว่่าค่่าเฉล่ี่�ยเล็็กน้้อย เน่ื่�องจากโปรตีีน dystrophin ซึ่่�งขาดหายไปในผู้้�ป่่วยโรค DMD 
มีีบทบาทสำคััญในสมองโดยเฉพาะในส่่วนท่ี่�เกี่่�ยวข้้องกัับการเรีียนรู้้� การจดจำ และการควบคุมอารมณ์์131

	 แนวทางการดููแลทางการพยาบาล ผู้้�ป่่วยมีีโอกาสเกิิดปััญหาทางด้้านสติิปััญญา ปััญหาการเรีียนรู้้�  
และปััญหาด้้านพฤติิกรรม เนื่่�องจากพยาธิิสภาพของโรคและขาดการเข้้าสัังคมจากการเคลื่่�อนไหวลดลลง 

	 เป้้าหมายทางการพยาบาล คืือ ผู้้�ป่่วยสามารถช่่วยเหลืือตนเองได้้ตามวััย กิจกรรมทางการพยาบาล
สามารถทำได้้โดย
	 	 แนะนำให้้ผู้้�ป่่วยได้้รัับการประเมิินด้้านพััฒนาการ และสติิปััญญาโดยแพทย์์หรืือผู้้� เชี่่�ยวชาญ 
ทางด้้านพััฒนาการ โดยเริ่่�มประเมิินตั้้�งแต่่ได้้รัับการวินิิจฉัย หรืือก่่อนเข้้าโรงเรีียนผู้้�ป่่วยโรค DMD ที่่�สงสััยภาวะ 
พููดช้้า ควรได้้รัับการประเมิินโดยแพทย์์ นัักอรรถบำบััดหรืือนัักแก้้ไขการพูด แนะนำให้้ตรวจคัดกรองโรคออทิิสติิก
สเปกตรัม (autism) ในผู้้�ป่่วยท่ี่�พููดช้้า มีีการทำพฤติิกรรมซ้้ำ ๆ หรืือญาติิของผู้้�ป่่วยมีีความวิิตกกัังวล 
	 	 กรณีีผู้้�ป่่วยพััฒนาการสมวััย ให้้ส่่งเสริิมพััฒนาการตามวััยในระบบปกติิ กรณีีผู้้�ป่่วยมีีพัฒนาการ 
ไม่่สมวััย หรืือมีีปััญหาซ้้ำซ้้อน ดููแลส่่งต่่อกุุมารแพทย์์สาขาพััฒนาการและพฤติิกรรมตามแผนการรักษา132

	 	 ดููแลส่่งปรึึกษาคุุณครููการศึกษาพิิเศษตามแผนการรักษา เพื่่�อประเมิินและวางแผนการเรีียนการสอน
ให้้เหมาะสมกัับความสามารถของผู้้�ป่่วย 
	 	 แนะนำเข้้ากลุ่่�มเครืือข่่ายผู้้�ป่่วยโรค DMD เพ่ื่�อให้้ผู้้�ป่่วยได้้แลกเปลี่่�ยนเรีียนรู้้� ฝึึกการสร้้างสััมพัันธภาพ
ระหว่่างบุุคคล การสนัับสนุุนให้้ผู้้�ปกครองเข้้าร่่วมกลุ่่�มช่่วยเหลืือ (Support Groups) เช่่น ชมรมกล้้ามเนื้้�อเสื่่�อม 
ดููเชนแห่่งประเทศไทย มููลนิิธิิกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง (รายละเอีียดในภาคผนวก 2) เป็็นต้้น เป็็นวิิธีีสำคััญในการสร้้าง
กำลัังใจ แลกเปล่ี่�ยนข้้อมููล และลดความเครีียดทางอารมณ์์จากการดูแลผู้้�ป่่วยโรค DMD
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6. การให้้คำำ�ปรึกึษาทางพัันธุศุาสตร์ ์(Genetic Counseling) 

	 การให้้คำปรึึกษาทางพัันธุุศาสตร์์สำหรับผู้้�ป่่วยโรค DMD เป็็นกระบวนการที่�มีีความสำคััญในการช่่วยให้้ผู้้�
ป่่วยและญาติิเข้้าใจถึึงลัักษณะของโรค การถ่่ายทอดทางพัันธุุกรรม และทางเลืือกในการจัดการกับโรคนี้้� โดยการ
ให้้คำปรึึกษาทางพัันธุุศาสตร์์จะช่่วยให้้ครอบครััวสามารถประเมิินความเสี่่�ยงในการเกิิดโรคในสมาชิิกใหม่่ การตรวจ
หาความผิิดปกติิของยีีนในสมาชิิกครอบครััว และการวางแผนการดูแลสุขภาพที่�เหมาะสม ซึ่่�งรวมถึึงการจัดการ
อาการและการสนัับสนุุนทางจิิตใจ นอกจากนี้้�ยังเป็็นโอกาสในการพูดคุุยเก่ี่�ยวกัับแนวทางการรักษาและการบรรเทา
อาการต่่าง ๆ ที่่�อาจเกิิดขึ้้�นในอนาคต การให้้คำปรึึกษาทางพัันธุุศาสตร์์จึึงเป็็นเครื่่�องมืือที่่�ช่่วยให้้ผู้้�ป่่วยและญาติิ 
มีีข้้อมููลที่่�จำเป็็นในการตัดสิินใจเกี่่�ยวกัับสุุขภาพ

	 ขั้้�นตอนของการให้้คำปรึึกษา
	 1.	 การเก็็บประวััติิสุุขภาพและพัันธุุกรรมของครอบครััว (Family pedigree) โดยตรวจสอบว่่ามีีสมาชิิก
ในครอบครััวที่่�มีีอาการคล้้ายโรค DMD หรืือโรคทางพัันธุุกรรมอ่ื่�นหรืือไม่่
	 2.	 การให้้ข้้อมููลเก่ี่�ยวกัับโรค อธิิบายว่่าโรค DMD เกิิดจากการกลายพัันธุ์์�ในยีีน DMD บนโครโมโซม X ซึ่่�ง
ส่่งผลให้้โปรตีีน dystrophin ขาดหายไป ชี้้�แจงว่่าผู้้�ป่่วยส่่วนใหญ่่เป็็นเพศชาย และเพศหญิงอาจเป็็นพาหะ (Car-
rier) โดยไม่่มีีอาการหรืือมีีอาการเล็็กน้้อย โรค DMD เป็็นโรคที่่�พบในเพศชายเป็็นส่่วนใหญ่่ เน่ื่�องจากมีีโครโมโซม 

X เพีียง 1 แท่่ง ทั้้�งนี้้�เพศหญิงท่ี่�เป็็นพาหะมีีโอกาสส่่งต่่อยีีนกลายพัันธุ์์�ร้้อยละ 50 ให้้กัับลูกชาย (อาจป่่วย) และ ร้้อย

ละ 50 ให้้กัับลููกสาว (อาจเป็็นพาหะ) อาการของโรคในผู้้�ชายมัักเริ่่�มแสดงในช่่วงวััยเด็็ก เช่่น กล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรง 

ที่่�เริ่่�มจากขา และอาจพััฒนาไปสู่่�ภาวะหััวใจและระบบทางเดิินหายใจล้้มเหลว ทั้้�งนี้้�จึึงแนะนำการตรวจพาหะสำหรัับ

สมาชิิกเพศหญิงในครอบครััว เพื่่�อตรวจคัดกรองและติิดตามภาวะ cardiomyopathy 

	 3.	 การแนะนำการตรวจทางพัันธุุกรรม Multiplex PCR หรืือ MLPA เพื่่�อระบุุการกลายพัันธุ์์� 

แบบขาดหายไปหรืือแบบเพิ่่�มขึ้้�นและ Next-Generation Sequencing เพื่่�อระบุุการกลายพัันธุ์์�แบบจุุด (Point 

mutations)

	 4.	 การวางแผนครอบครััว โดยการแนะนำการตรวจพาหะสำหรับมารดาผู้้�ป่่วยและสมาชิิกเพศหญิง 

ที่่�มีีความเส่ี่�ยงในครอบครััว การตรวจคัดกรองก่่อนคลอด เช่่นการตรวจชิ้้�นเนื้้�อรก (CVS) หรืือการเจาะน้้ำคร่่ำ หรืือ

การตรวจตัวอ่่อนก่่อนฝัังตััวสำหรับผู้้�ที่�วางแผนมีีบุตร เป็็นต้้น

	 5.	 การสนัับสนุุนการเข้้าถึึงกลุ่่�มช่่วยเหลืือผ่่านแพลตฟอร์์มออนไลน์์ ให้้คำปรึึกษาด้้านจิิตวิิทยาในกรณีีที่�ผู้้�

ปกครองรู้้�สึกหมดหวังหรืือเครีียดเกิินไป สนัับสนุุนการเข้้ากลุ่่�มแบบครอบครััว เพื่่�อให้้สมาชิิกครอบครััวทุุกคน 

มีีส่่วนร่่วม



	 โรค DMD เป็็นโรคทางพัันธุุกรรมท่ี่�มีีการสลายตััวและการอ่่อนแรงของกล้้ามเนื้้�อเพิ่่�มขึ้้�นเรื่่�อยๆ จาก 

การขาดหายของโปรตีีน dystrophin ภาวะนี้้�ส่่งผลให้้เกิิดการเคล่ื่�อนไหวชดเชยในขณะทรงท่่า เช่่น การนั่่�ง  

การยืืนและเดิิน ผู้้�ป่่วยโรค DMD มีีความเส่ี่�ยงสููงต่่อการเกิิดภาวะข้้อต่่อยึึดติิดและผิิดรููป รวมถึึงการถดถอยลงของ

ความสามารถในการเคล่ื่�อนไหวและการทำงานต่่างๆ อย่่างต่่อเน่ื่�อง133, 134

 	ผู้้�ป่ ่วยโรค DMD มีีแนวทางการจัดการทางกา ยภาพบำบััดท่ี่�แตกต่่างกัันตามระยะการดำเนิินโรค 5 ระยะ 

ได้้แก่่ ระยะก่่อนแสดงอาการ (presymptomatic) ระยะเดิินได้้ช่่วงต้้น (early ambulator y) ระยะเดิินได้้ 

ช่่วงท้้าย (late ambulatory) ระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงต้้น (early non-ambulatory) และระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้าย  

(late non-ambulatory) แต่่ละระยะข้้างต้้นผู้้�ป่่วยจำเป็็นที่่�จะต้้องได้้รัับคำแนะนำและการวางแผนการรักษา 

ที่่�เหมาะสมจากนัักกายภาพบำบััด ซึ่่�งจะมีีความแตกต่่างกัันในแต่่ละรายตามความต้้องการและความสามารถของ

ผู้้�ป่่วยในแต่่ละช่่วงขณะนั้้�น

	 การตรวจประเมิินและวางแผนการรัักษาทางกายภาพบำบััดควรสอดคล้้องกัับกรอบแนวคิิดบััญชีีสากล 

เพื่่�อการจำแนกการทำงานความพิิการและสุุขภาพ (International Classification of Functioning, Disability 

and Health; ICF) โดยพิิจารณามิิติิการทำงานและโครงสร้้างของร่่างกาย กิิจกรรม และการมีีส่่วนร่่วมของ 

ผู้้�ป่่วย ซึ่่�งมีีเป้้าหมายหลัักเพื่่�อประคัับประคองอาการ ชะลออาการอ่่อนแรง คงไว้้ซึ่่�งความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อและ

ความสามารถทางการเคล่ื่�อนไหว การใช้้แรงกายให้้มีีประสิิทธิิภาพเหมาะสม ฟื้้�นฟููสมรรถภาพปอด บรรเทาภาวะ

กล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมสลาย ป้้องกัันและลดโอกาสการเกิิดภาวะข้้อต่่อยึึดติิด กระดููกสัันหลัังคด ลดโอกาสเกิิด 

อุุบััติิการณ์์หกล้้มหรืือกระดููกหััก และภาวะแทรกซ้้อนต่่างๆ ในระยะยาว ทั้้�งนี้้�อาจพิิจารณาการใช้้อุุปกรณ์์เสริิม 

หรืือเครื่่�องช่่วยเพื่่�ออำนวยความสะดวกในการดำเนิินชีีวิิตประจำวััน การรัับมืือจััดการบรรเทาความเจ็็บปวดที่่� 

เหมาะสม เพื่่�อให้้ผู้้�ป่่วยคงความสามารถทางการเคลื่่�อนไหวและการทำกิิจกรรมต่่างๆ ให้้นานที่่�สุุด รวมถึึง 

พััฒนาคุุณภาพชีีวิตของผู้้�ป่่วยให้้ดีีขึ้้�น133, 135

กภ. ชลลดา อินิมงคล
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1	  กายภาพบำำ�บััดเพื่่�อป้้องกัันกล้้ามเน้ื้�อหดรั้้�งและข้้อต่่อยึึดติิดหรืือผิิดรููป 
	 (Physical therapy for preventi on of contracture and deformity) 

	 การเกิิดภาวะยึึดติิดของข้้อต่่อในผู้้�ป่่วยกลุ่่�มนี้้� อาจมีีสาเหตุุมาจากความสามารถในการเคลื่่�อนไหว 

ลดลง การอยู่่�ในท่่าใดท่่าหนึ่่�งเป็็นเวลานาน รวมถึึงกล้้ามเนื้้�อบริิเวณรอบข้้อต่่ออ่่อนแรงและทำงานไม่่ประสานกััน 

ซึ่่�งวิิธีีการรักษาและป้้องกัันภาวะกล้้ามเนื้้�อหดรั้้�งและข้้อต่่อยึึดติิดหรืือผิิดรููป135 มีีดัังนี้้�

	 	 การยืืดกล้้ามเนื้้�อและเนื้้�อเยื่่�อต่่างๆ ที่่�มีีอาการตึึง หรืือมีีแนวโน้้มจะเกิิดการหดรั้้�งหรืือยึึดติิด กล้้ามเนื้้�อที่่�

มัักพบภาวะหดสั้้�นของกล้้ามเนื้้�อหรืือเนื้้�อเย่ื่�อ (ตารางที่่� 11) โดยเฉพาะบริเวณข้้อเท้้า ข้้อเข่่าและข้้อสะโพก วิิธีีการ

ยืืดกล้้ามเนื้้�อเบื้้�องต้้น136 มีีดัังนี้้�

ท่่าเริ่่�มต้้น:	 ผู้้�ป่่วยอยู่่�ในท่่านอนหงาย อาจวางผ้้าขนหนููม้้วนเล็็กน้้อยรองบริิเวณใต้้ข้้อพัับเข่่าของขาข้้างที่่�จะทำการ

ยืืด เพื่่�อป้้องกัันข้้อเข่่าเหยีียดแอ่่นมากเกิินไป (knee hyperextension) ขณะให้้แรงเพื่่�อยืืดกล้้ามเนื้้�อ

วิิธีีการยืืด: 	

	 1.	จั ดขาข้้างท่ี่�จะยืืด ให้้แนวข้้อเข่่าและข้้อเท้้าอยู่่�ในแนวตรง ปลายเท้้าอยู่่�ในลัักษณะชี้้�ขึ้้�นด้้านบน ใช้้มืือ

ข้้างหนึ่่�งตรึงบริเวณเหนืือข้้อเท้้าด้้านหน้้าของผู้้�ป่่วย ใช้้บริิเวณอุ้้�งมืือของแขนอีีกข้้างโอบส้้นเท้้าโดยให้้แขนท่่อนล่่าง

ของผู้้�ดูแลแนบขนานกัับฝ่่าเท้้าผู้้�ป่่วย 

	 2.	 ให้้แรงยืืดปลายเท้้าในทิิศทางไปทางศีีรษะ ข้้อเท้้าจะอยู่่�ในลัักษณะกระดกเท้้าขึ้้�น ทำการเคล่ื่�อนไหว

ช้้าๆ เม่ื่�อยืืดไปจนเต็็มช่่วงการเคล่ื่�อนไหวหรืือผู้้�ป่่วยรู้้�สึกตึึงบริเวณน่่อง ให้้ค้้างท่่านั้้�นไว้้ 15–20 วิินาทีี

ภาพที่ 7	 ท่าการยืดกล้ามเนื้อน่อง (Plantarflexor muscle)
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วิิธีีการยืืดกล้้ามเนื้้�อต้้นขาด้้านหลััง (Hamstring muscle)

ท่่าเริ่่�มต้้น:	 ผู้้�ป่่วยอยู่่�ในท่่านอนหงาย 

วิิธีีการยืืด:

	 1.	จั ดผู้้�ป่่วยอยู่่�ในท่่านอนหงาย ตรึึงขาข้้างหนึ่่�งในลัักษณะเหยีียดตรงยกขาของผู้้�ป่่วยขึ้้�น ใช้้มืือข้้างหนึ่่�ง

ประคองด้้านหน้้าของต้้นขาเหนืือข้้อเข่่า มืืออีีกข้้างประคองเหนืือข้้อเท้้าด้้านหลังหรืือบริเวณน่่อง พยายามไม่่ให้้

เข่่างอขณะทำการยืืดกล้้ามเนื้้�อ และระวัังไม่่ให้้ขาอีีกข้้างยกตาม 

	 2.	 ทำการเคลื่่�อนไหวช้้าๆ ในลัักษณะยกขาขึ้้�น ปลายเท้้าชี้้�ด้้านบน เม่ื่�อผู้้�ป่่วยรู้้�สึึกตึึงบริิเวณด้้านหลััง 

ของขา ให้้ค้้างท่่านั้้�นไว้้ 15–20 วิินาทีี 

วิิธีีการยืืดกล้้ามเนื้้�องอสะโพก (Hip flexor muscle)

ภาพที่ 9	 ท่าการยืดกล้ามเนื้องอสะโพก (Hip flexor muscle)

ภาพที่ 8	  ท่ายืดกล้ามเนื้อต้นขาด้านหลัง (Hamstring muscle)
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ท่่าเริ่่�มต้้น:	 ผู้้�ป่่วยอยู่่�ในท่่านอนหงาย

วิิธีีการยืืด:

	 1.	จั ดขาข้้างที่่�จะยืืดให้้อยู่่�ในแนวตรง ปลายเท้้าชี้้�ขึ้้�นด้้านบน มืือข้้างหนึ่่�งของผู้้�ดููแลตรึึงไว้้บริิเวณต้้นขา

ด้้านหน้้าเหนืือข้้อเข่่า มืืออีีกข้้างประคองขาด้้านตรงข้้ามบริเวณใต้้ข้้อพัับข้้อเข่่า งอสะโพกขึ้้�นไปในทิิศทางของศีีรษะ 

	 2.	 ขณะที่่�งอสะโพก มืืออีีกข้้างตรึงขาไว้้ไม่่ให้้เคล่ื่�อนตามไป เม่ื่�อผู้้�ป่่วยรู้้�สึกตึึงบริิเวณด้้านหน้้าต้้นขา 

ให้้ค้้างท่่านั้้�นไว้้ 15–20 วิินาทีี

ข้้อควรระมััดระวัังจากการยืืด

	 ในการแนะนำให้้ผู้้�ป่่วยอยู่่�ในท่่านอนคว่่ำเป็็นประจำ โดยกดท่ี่�สะโพกและเน้้นให้้ pelvic posterior title 

(ข้้อสะโพกของผู้้�ป่่วยจะเกิิด anterior title และบริิเวณหลัังส่่วนล่่างเกิิด lordosis มากเกิินไป) อาจทำให้้การ

หายใจลำบากและอาจจะทำให้้ผู้้�ป่่วยเจ็็บ เน่ื่�องจากไปยืืดกล้้ามเนื้้�องอข้้อสะโพกมากเกิินไป ผู้้�ป่่วยท่ี่�กล้้ามเนื้้�องอ

ข้้อสะโพกหดรั้้�งมาก อาจแนะนำให้้จััดท่่าทางนอนตะแคง โดยมีีอุปกรณ์์จััดท่่าเสริิมให้้ข้้อสะโพกเหยีียดตรง

	 	 ลัักษณะการยืืดกล้้ามเนื้้�อแบบค้้างไว้้ (prolonged passive stretching) เป็็นระยะเวลา 15-20 วิินาทีี, 

จำนวน 3-5 ครั้้�งต่่อรอบ (ระยะเวลารวม 90 วิินาทีีต่่อบริิเวณ), 2-3 รอบต่่อวััน และทำอย่่างน้้อย 4-6 วััน 

ต่่อสััปดาห์์135, 137 โดยหลีีกเล่ี่�ยงการทำให้้เกิิดการเจ็็บปวดหรืือบาดเจ็็บของกล้้ามเนื้้�อจากการให้้แรงยืืดมากเกิินไป 

หรืือการยืืดในลัักษณะเกิินช่่วงการเคล่ื่�อนไหวท่ี่�ผู้้�ป่่วยสามารถขยัับได้้

	 	 การใช้้กายอุุปกรณ์์เสริิมเพื่่�อช่่วยการจัดท่่าทาง (support of optimal positioning) เช่่น กายอุุปกรณ์์

เสริิมสำหรับข้้อเท้้าและเท้้า, อุุปกรณ์์ดามประคอง (splint), กายอุุปกรณ์์เสริิม (orthotic), ที่่�นั่่�งเฉพาะราย (custom 

molded seating) อุุปกรณ์์พยุงยืืน และอุุปกรณ์์ประยุุกต์์ต่่าง ๆ (adaptive equipment)

ตารางที่ 11	 กล้ามเนื้อและโครงสร้างที่มีแนวโน้มเกิดภาวะข้อติดและผิดรูป135

กล้้ามเนื้้�อส่่วนบน (Upper extremities) กล้้ามเนื้้�อส่่วนล่่าง (Lower extremities)

กล้้ามเนื้้�องอศอก  

กล้้ามเนื้้�อคว่่ำปลายแขน (Forearm pronators) 

กล้้ามเนื้้�องอข้้อมืือและนิ้้�วมืือ (Long wrist and 

finger flexors) 

กล้้ามเนื้้�อเหยีียดนิ้้�วมืือ  

กล้้ามเนื้้�อกลางอุ้้�งมืือ (Lumbricals) 

กล้้ามเนื้้�อหุุบนิ้้�วหััวแม่่มืือ 

กล้้ามเนื้้�อฝ่่ามืือ  

กล้้ามเนื้้�อบริเวณไหล่่ 

กล้้ามเนื้้�อท่ี่�เกี่่�ยวข้้องกัับการเหยีียดสะโพก (Hip extension) 

กล้้ามเนื้้�อท่ี่�เกี่่�ยวข้้องกัับการเหยีียดเข่่า  (Knee extension) 

 กล้้ามเนื้้�องอสะโพก  

กล้้ามเนื้้�อ Iliotibial bands 

กล้้ามเนื้้�อ  Hamstrings 

กล้้ามเนื้้�อน่่อง

พัังผืืดใต้้ฝ่่าเท้้า (Plantar fascia) 

กล้้ามเนื้้�องอนิ้้�วหััวแม่่เท้้า (Toe flexors) 

กล้้ามเนื้้�ออ่ื่�นๆ ได้้แก่่

	 กล้้ามเนื้้�อเงยคอ (Neck extensors)

	 กล้้ามเนื้้�อท่ี่�สอดคล้้องกัับการเคล่ื่�อนไหวและการขยายตััวของซ่ี่�โครง

	 โครงสร้้างอ่ื่�นๆ ท่ี่�พบจากการตรวจร่่างกาย
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2.	 การออกกำำ�ลังกาย 

	 การให้้โปรแกรมการออกกำลัังกาย สำหรับผู้้�ป่่วยโรค DMD นัักกายภาพบำบััดควรพิจารณาประเภท (type), 

ความหนัก (intensity), ระยะเวลา (duration) และความถ่ี่� (frequency) ของการฝึึกให้้เหมาะสมต่่อความสามารถ

ของผู้้�ป่่วยแต่่ละราย138 เพ่ื่�อเน้้นคงความแข็็งแรงและความทนทานของกล้้ามเนื้้�อในการทำกิิจกรรมต่่างๆ  

ให้้ได้้นานท่ี่�สุุด สััมพัันธ์์ต่่อการพัฒนาคุุณภาพชีีวิตของผู้้�ป่่วย133, 139 โดยมีีรูปแบบการออกกำลัังกายท่ี่�แนะนำแก่่ 

ผู้้�ป่่วย ดัังนี้้�

	 2.1	 การออกกำลัังกายแบบแอโรบิิก (Aerobic exercise)

			   การออกกำลัังกายแบบแอโรบิกระดัับต่่ำกว่่าสููงสุุด (submaximal exercise) ที่่�ระดัับความหนัก 

ต่่ำกว่่า 85% ของอััตราการเต้้นหััวใจสููงสุุด เช่่น การออกกำลัังกายในน้้ำ การเดิิน การปั่่�นจัักรยานแขนหรืือขา  

เพื่่�อคงความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อและป้้องกัันการเสื่่�อมสลายของกล้้ามเนื้้�อ139, 140 เป็็นระยะเวลา 40 นาทีีต่่อวััน 

และทำอย่่างน้้อย 3 วัันต่่อสััปดาห์์141

	 2.2	 การออกกำลัังกายแบบไอโซเมตริิก (Isometric exercise) 

			   เป็็นวิิธีีการออกกำลัังกายแบบเกร็็งกล้้ามเนื้้�อมััดที่่�ต้้องการฝึึกอยู่่�กับที่�ค้้างไว้้แล้้วคลายออก โดยใช้้

ระดัับความหนักของการออกแรงน้้อยถึึงปานกลาง (mild to moderate intensity) เพื่่�อคงองศาการเคล่ื่�อนไหว

และความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อ142 

ข้้อควรระมััดระวัังขณะฝึึกออกกำลัังกายสำหรัับผู้้�ป่่วยโรค DMD135, 139

	 	 หลีีกเล่ี่�ยงการออกกำลัังกายแบบ Eccentric ที่่�มีีการหดตััวแบบความยาวของกล้้ามเนื้้�อเพิ่่�มขึ้้�น และ

การให้้แรงต้้านระดัับหนัก (high-resistance exercise) จะส่่งผลเสีียท่ี่�กระตุ้้�นให้้เกิิดกระบวนการอักเสบและการ

เส่ื่�อมสลายของกล้้ามเนื้้�อเพิ่่�มขึ้้�น

	 	 ขณะออกกำลัังควรประเมิินอาการล้้าของกล้้ามเนื้้�อเป็็นระยะ โดยปรัับให้้มีีระยะเวลาพััก การอนุุรัักษ์์

พลัังงานให้้ใช้้แรงกายท่ี่�เหมาะสม รวมทั้้�งตรวจสอบสมรรถภาพการทำงานของระบบหัวใจ ทางเดิินหายใจและหลอด

เลืือด

3.	 การดููแลระบบหายใจและฟ้ื้� นฟููสมรรถภาพปอด 
	 (Respiratory care and pulmonary rehabilitation) 

	จ ากพยาธิิสภาพของโรคส่่งผลให้้กล้้ามเนื้้�อท่ี่�ใช้้ในการหายใจอ่่อนแรง การทำงานของระบบหายใจบกพร่่อง

หรืือหายใจไม่่มีีประสิิทธิิภาพ มีีอาการเหนื่�อยง่่ายขณะเคล่ื่�อนไหวหรืือทำกิิจกรรมต่่างๆ การไอขาดประสิิทธิิภาพ

และขัับเสมหะออกยาก ทำให้้เกิิดภาวะแทรกซ้้อนทางระบบทางเดิินหายใจต่่าง ๆ ตามมา โดยเฉพาะอย่่างยิ่่�ง 

ในผู้้�ป่่วย DMD ที่่�มีีภาวะกระดููกสัันหลังคดร่่วมด้้วย ซึ่่�งจะถููกจำกััดการขยายตััวของทรวงอกและปอดเพิ่่�มขึ้้�น143, 144 
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การดููแลระบบหายใจและสมรรถภาพการทำงานของปอดจึึงจำเป็็นอย่่างยิ่่�งควรให้้การดูแลตั้้�งแต่่ระยะเริ่่�มต้้น 

แสดงอาการหรืือได้้รัับการวินิิจฉััยโรค ทั้้�งการฝึึกหายใจที่่�ถููกวิิธีีและมีีประสิิทธิิภาพที่�ดีี การฝึึกเพิ่่�มความแข็็งแรง 

ของกล้้ามเนื้้�อหายใจ รวมถึึงการฝึึกไอและวิิธีีการขัับระบายเสมหะ เพื่่�อเพิ่่�มประสิิทธิิภาพการหายใจ เพิ่่�มการทำงาน

และความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อหายใจ ชะลอและป้้องกัันการเกิิดภาวะแทรกซ้้อนทางระบบหายใจต่่างๆ ตามมา

ในอนาคต 

	 3.1	ก	ารฝึึกหายใจ (Breathing exercise)

		  	 เทคนิิคการฝึึกหายใจโดยใช้้กล้้ามเนื้้�อกะบัังลม (diaphragmatic breathing)

			   ควรฝึึกในทุุกระยะการดำเนิินโรคของผู้้�ป่่วย DMD เพื่่�อเพิ่่�มการขยายตััวของปอดและกระตุ้้�นการ

ทำงานของกล้้ามเนื้้�อกะบัังลม ทำให้้มีีการแลกเปล่ี่�ยนอากาศและออกซิิเจนเข้้าสู่่�ปอดได้้ดีียิ่่�งขึ้้�น โดยขั้้�นตอนหลัก

แบ่่งออกเป็็น 2 ช่่วง ได้้แก่่

			   1)	 ช่่วงหายใจเข�า การสูดหายใจเข้้าทางจมูกช้้ าๆ บริเวณหน้าท้้องและซ่ี่�โครงมีีการขยายตััวออก

			   2)	 ช่่วงหายใจออก การผ่อนลมหายใจออกทางจมูกช้้าๆ บริเวณหน้าท้้องและซ่ี่�โครงมีีการยุบลง

		ขั้้�  นตอนดัังกล่่าวจำนวน 10 ครั้้�งต่่อเซ็็ต โดยสลัับพัักเป็็นเวลา 30 วิินาทีี และทำ 8–10 เซ็็ตต่่อรอบ

		  	 เทคนิิคการฝึึกหายใจแบบกบ (glossopharyngeal breathing)

			   เพื่่�อเพิ่่�มปริิมาตรอากาศเข้้าปอดและความจุุของปอด (vital capacity) โดยใช้้กล้้ามเนื้้�อ 

ในช่่องปาก ลิ้้�นและคอหอยในการดัันลมผ่่านลำคอสู่่�ทางเดิินหายใจส่่วนล่่างและเกิิดแรงดัันบวกภายในปอด  

เหมาะสำหรัับผู้้�ป่่วยที่่�มีีสมรรถภาพการทำงานของปอดบกพร่่อง หายใจนำอากาศเข้้าได้้ไม่่เพีียงพอ โดยเฉพาะ 

อย่่างยิ่่�งผู้้�ป่่วยที่่�มีีกล้้ามเนื้้�อกะบัังลมอ่่อนแรง145, 146 สามารถฝึึกได้้ในผู้้�ป่่วย DMD ทุุกระยะ โดยเฉพาะระยะเดิิน 

ไม่่ได้้ช่่วงต้้น (early non-ambulatory) และระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้าย (late non-ambulatory) รวมทั้้�งผู้้�ป่่วย 

ที่่�มีีการใช้้เคร่ื่�องช่่วยหายใจร่่วมด้้วย ประกอบด้้วย 3 ขั้้�นตอน (ภาพที่่� 10) ดัังนี้้�

			   ขั้้�นตอนที่่� 1: เปิิดริิมฝีีปาก กดลิ้้�นแบนราบให้้อากาศเข้้าสู่่�ช่่องปากและลำคอ

			   ขั้้�นตอนที่่� 2: ปิิดริิมฝีีปาก ยกลิ้้�นและขากรรไกรขึ้้�นเพื่่�อผลัักอากาศผ่่านลำคอและกล่่องเสีียงสู่่�ทาง

เดิินหายใจส่่วนต้้น

			   ขั้้�นตอนที่่� 3: ปิิดริิมฝีีปาก ลิ้้�นเคลื่่�อนกลัับสู่่�ตำแหน่่งปกติิ มีีการเคลื่่�อนของอากาศสู่่�ปอดจากนั้้�น

กล่่องเสีียงจะปิิดทำให้้อากาศถููกกัักอยู่่�ภายในปอด 

			   ทำขั้้�นตอนดัังกล่่าวซ้้ำด้้วยอััตรา 100 ครั้้�งต่่อนาทีี จำนวนครั้้�งต่่อรอบขึ้้�นกัับวััตถุุประสงค์์ของการ

ฝึึกร่่วมด้้วย เช่่น ทำจำนวน 6-9 ครั้้�งต่่อรอบเป็็นการเพิ่่�มปริิมาตรปอดเทีียบเท่่าการหายใจปกติิ ทำซ้้ำในจำนวน 

20 ครั้้�งขึ้้�นไปเป็็นการเพิ่่�มขยายตััวของปอดและเพิ่่�มปริิมาตรความจุุสููงสุุดด้้วย ควรทำอย่่างน้้อย 2-3 ครั้้�งต่่อวััน 

และไม่่ควรทำต่่อเน่ื่�องมากกว่่า 10 นาทีีต่่อครั้้�งเพราะอาจส่่งผลให้้มีีอาการวิงเวีียนศีีรษะได้้147
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	 3.2	 การฝึึกกล้้ามเนื้้�อหายใ	จ (Respiratory muscle training)

		  	 การฝึึกโดยใช้้อุุปกรณ์์ฝึึกกล้้ามเนื้้�อหายใจเข้้า (Inspiratory muscle training) ช่่วยพััฒนา

กล้้ามเนื้้�อท่ี่�ใช้้ในการหายใจเข้้าและกล้้ามเนื้้�อกะบัังลมโดยใช้้อุุปกรณ์์ เช่่น อุุปกรณ์์ให้้แรงต้้านจากแรงกดของ 

สปริิงชนิิด Threshold IMT® และอุุปกรณ์์ฝึึกหายใจด้้วยแรงดัันนํ้้�าชนิิด BreatheMAX® โดยนัักกายภาพบำบััด

ควรปรัับแรงต้้าน ความถ่ี่� และระยะเวลาในการใช้้อุุปกรณ์์ฝึึกของให้้เหมาะสม ไม่่ทำให้้เกิิดการล้้าของกล้้ามเนื้้�อ

หายใจและเกิิดการบกพร่่องของระบบหายใจเพิ่่�มขึ้้�นตามมาภายหลัง148 การฝึึกนี้้�สามารถทำได้้ในผู้้�ป่่วย DMD  

ทุุกระยะการดำเนิินโรค แต่่ไม่่แนะนำในผู้้�ป่่วยท่ี่�มีีการทำงานของระบบหายใจบกพร่่องอย่่างรุุนแรง (ความจุุปอด

ต่่ำกว่่าร้้อยละ 25 predicted และ/หรืือ PaCO
2
 มากกว่่า 45 mmHg) เนื่่�องจากการให้้ระดัับความหนักของ 

การฝึึกท่ี่�เหมาะสมค่่อนข้้างยาก และมวลของกล้้ามเนื้้�อไม่่เพีียงพอสำหรับการฝึึก149 ตััวอย่่างการปรัับให้้โปรแกรม

ฝึึก เช่่น การใช้้อุุปกรณ์์ Threshold IMT® ตั้้�งค่่าเริ่่�มต้้นท่ี่�ร้้อยละ  30 ของค่่าแรงดัันการหายใจเข้้าสููงสุุด (Maximal 

inspiratory pressure; Pi
max

) จำนวน 10 ครั้้�งต่่อเซ็็ต, 3 เซ็็ตต่่อรอบ (ระยะเวลา 10-30 นาทีี), 2 รอบต่่อวััน และ 

ทำอย่่างน้้อย 5 วัันต่่อสััปดาห์์ จากนั้้�นค่่อยๆเพิ่่�มแรงต้้าน โดยที่่�ผู้้�ป่่วยไม่่มีีอาการเหนื่่�อยหรืือแสดงอาการผิิดปกติิ

ทางระบบหายใจ148, 15  0

		  	 การฝึึกโดยใช้้อุุปกรณ์์บริิหารปอดชนิิด Incentive spirometer เป็็นอุุปกรณ์์ฝึึกหายใจที่่�มีีการ

ให้้ข้้อมููลสะท้้อนกลัับผ่่านการมอง (visual feedback) ช่่วยเพิ่่�มแรงจููงใจในการฝึึก เป็็นการเพิ่่�มหรืือคงปริิมาตร

ความจุุปอดขณะหายใจเข้้า กระตุ้้�นให้้ปอดมีีการขยายตััวและกระตุ้้�นการขัับเสมหะจากการสูดหายใจเข้้า รวมทั้้�ง

ช่่วยป้้องกัันการติิดเชื้้�อและการเกิิดภาวะแทรกซ้้อนทางระบบทางเดิินใจหลังรัับการผ่่าตััด หากผู้้�ป่่วยได้้เรีียนรู้้�วิธีี

ใช้้งานอุุปกรณ์์อย่่างถููกต้้องแล้้วสามารถนำไปฝึึกได้้ด้้วยตนเอง นอกจากนี้้�ไม่่เกิิดผลข้้างเคีียงจากการให้้อุุปกรณ์์151 

ตััวอย่่างการปรัับให้้โปรแกรมฝึึก เช่่น การใช้้อุุปกรณ์์ TRIFLO® II Incentive Spirometer ตั้้�งค่่าเริ่่�มต้้นที่่� 30-35% 

ของค่่าปริิมาตรสููงสุุดของอากาศที่่�หายใจออกอย่่างเร็็วและแรงเต็็มที่่�จนสุุด (Forced vital capacity; FVC)  

จำนวน 5-10 ครั้้�งต่่อเซ็็ต, 1-2 เซ็็ตต่่อรอบ (ครบจำนวน 20 ครั้้�ง) และทำอย่่างน้้อย 1 รอบต่่  อวััน

ภาพที่ 10		 ขั้นตอนการหายใจแบบกบ (glossopharyngeal breathing)
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	 3.3	 การฝึึกไอและระบายเสมหะ (Cough training and airway clearance)

			   เริ่่�มจากการระบายเสมหะโดยการจััดท่่าทาง (postural drainage) จากนั้้�นกระตุ้้�นให้้ผู้้�ป่่วยไออย่่าง

ถูู กวิิธีี ประกอบด้้วย 3 ขั้้�นตอนดัังนี้้�

			   ขั้้�นตอนที่่� 1: หายใจเข้้าลึึก (Inspiratory phase) ที่่�ปริิมาตรร้้อยละ 60-90 ของความจุุปอด (to-

tal lung capacity)

			   ขั้้�นตอนท�� 2: กลั้้�นหายใจ (Contraction phase) กลั้้�นหายใจค้้างไว้้ 3 วิินาทีี เกิิดการปิิดของ 

กล่่องเสีียงและมีีการหดตััวของกล้้ามเนื้้�อหายใจออก ทำให้้แรงดัันในช่่องอกเพิ่่�มขึ้้�น

			   ขั้้�นตอนที่่� 3: ขัับไอออก (Expiratory phase) ขัับลมหายใจออกทางปากอย่่างแรงพร้้อมกัับเกร็็ง 

หน้้าท้้องและโน้้มตััวไปด้้านหน้้า โดยมีีการเปิิดของช่่องสายเสีียงและนำพาเสมหะที่่�เกาะบริิเวณเยื่่�อบุุผนัังหลอดลม

ออกมาในระยะการหายใจเข้้า

			ห   ากผู้้�ป่่วยมีีแรงไอน้้อยหรืือขัับเสมหะออกได้้ยาก ควรพิิจารณาเลืือกใช้้วิิธีีการที่�ช่่วยระบายเสมหะ

เพิ่่�มเติมิ เช่น่ การช่ว่ยไอโดยใช้ม้ืือกดบริเวณหน้า้ท้อ้ง, การใช้เ้คร่ื่�องช่ว่ยไอ (mechanical insufflation-exsufflation), 

การเคาะปอด (chest percussion) และการสั่่�นปอด (chest vibration) ร่่วมด้้วย146, 152, 153

4.	 การป้้องกัันและจัดัการอุุบััติิการณ์์หกล้้มและกระดููกหััก
	 (Fall and fracture 
	 prevention and management)

	จ ากพยาธิิสภาพและการดำเนิินของโรคกล้้ามเนื้้�อเจริิญผิิดเพี้้�ยนดููเชนส่่งผลต่่อความหนาแน่่นของ 

มวลกระดููกลดลง ซึ่่�งเป็็นปััจจััยเสี่่�ยงในการเกิิดภาวะกระดููกหัักและภาวะแทรกซ้้อนทางต่่างๆ เพิ่่�มมากขึ้้�น  

นอกจากนี้้�ยังมีีปััจจััยอ่ื่�นๆ ที่่�สอดคล้้องร่่วมด้้วย เช่่น ระดัับกิิจกรรมทางกาย การใช้้ยาต้้านการอัักเสบ  

(corticosteroids) การมีีภาวะน้้ำหนักเกิินและโรคอ้้วน (obesity) ซึ่่�งผู้้�ป่่วยกลุ่่�มนี้้�ควรมีีวิธีีการป้้องกัันและได้้รัับ

การวางแผนจััดการอุบััติิการณ์์หกล้้มและกระดููกหัักที่่�เหมาะสม เพื่่�อชะลอการดำเนิินโรคและฟื้้�นฟููสมรรถภาพ 

ความสามารถทางการเคล่ื่�อนไหวให้้กลัับสู่่�ความสามารถเดิิม ลดโอกาสถููกจำกััดเคล่ื่�อนไหว รวมถึึงเกิิด 

ภาวะแทรกซ้้อนต่่างๆ เพิ่่�มขึ้้�นตามมาได้้154, 155

	 	 การฟื้้�นฟููสมรรถภาพหลังเกิิดกระดููกหััก (bone fracture) เพื่่�อคงความสามารถในการเคล่ื่�อนไหวของ

ข้้อต่่อและความแข็็งแรงของกล้้ามเนื้้�อ การเคล่ื่�อนย้้ายตััว การทรงท่่าและการพยุงยืืน การฝึึกเดิิน รวมถึึง 

การกลัับสู่่�ความสามารถสููงสุุดก่่อนเกิิดอุุบััติิการณ์์กระดููกหัักอย่่างรวดเร็็ว โดยควรเริ่่�มเคล่ื่�อนไหวฟื้้�นฟููสมรรถภาพ 

(early mobilization) ตั้้�งแต่่ช่่วงระยะท่ี่�มีีการซ่่อมแซมของกระดููก (bone healing) ทั้้�งนี้้�ควรวางแผนโปรแกรม

การรักษาร่่วมกัับแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญด้้านโรคกระดููกและข้้อให้้เหมาะสมกัับระยะการรักษาอาการของผู้้�ป่่วยขณะนั้้�น

ร่่วมด้้วย156 ยกตััวอย่่า งเช่่น ระยะจำกััดการเคลื่่�อนไหว (immobilization phase) มีีการจัดท่่าทางเพื่่�อลดบวม 

ป้้องกัันการเกิิดแผลกดทัับและการเกิิดการเคลื่่�อนติิดรููปของกระดููก การออกกำลัังกายเพื่่�อคงสภาพความแข็็งแรง

ของกล้้ามเนื้้�อรอบข้้อต่่อแบบไอโซเมตริิก ในระยะฟื้้�นฟููการเคลื่่�อนไหวในช่่วงต้้น (early mobilization phase) 
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ให้้การออกกำลัังกายเพิ่่�มกำลัังกล้้ามเนื้้�อรอบข้้อต่่อหรืือบริเวณใกล้้เคีียง การยืืดกล้้ามเนื้้�อรอบข้้อต่่อและบริเวณ

ใกล้้เคีียง การออกกำลัังกายด้้วยตนเอง (active exercise) การฝึึกการเคล่ื่�อนย้้ายตััว การลงน้้ำหนักขณะยืืนและเดิิน

	 	 นัักกายภาพบำบััดทำการตรวจประเมิินความเสี่่�ยงการล้้มก่่อนทำกิิจกรรมหรืือการให้้โปรแกรมการออก

กำลัังในท่่ายืืนและเดิิน157, 158 เช่่น แบบทดสอบการก้้าวข้้ามจััตุุ รััสสี่่�ช่่อง (Four square step test)  

แบบทดสอบ Timed Up and Go (TUG)

	 	 การให้้คำแนะนำเก่ี่�ยวกัับการปรัับสภาพแวดล้้อมท่ี่�เส่ี่�ยงต่่อการล้้ม เช่่น การเพิ่่�มราวจัับ การสวมรองเท้้า

ที่่�เกาะผิิวขณะเดิินบนพื้้�นท่ี่�มีีความล่ื่�น

	 	 นัักกายภาพบำบััดร่่วมพิิจารณาถึึงการเริ่่�มใช้้อุุปกรณ์์ช่่วยเหลืือ ขณะผู้้�ป่่วยมีีความสามารถทาง 

การเคล่ื่�อนไหวเริ่่�มถดถอยลง และป้้องกัันการเกิิดข้้อต่่อยึึดติิดหรืือผิิดรููปที่่�เพิ่่�มขึ้้�น 

	 	 นัักกายภาพบำบััด ผู้้�ป่่วยและผู้้�ดููแลที่�เกี่่�ยวข้้องคอยสัังเกต ตรวจสอบและมีีความระมััดระวััง 

ขณะใช้้อุุปกรณ์์พยุงเดิิน หรืืออุุปกรณ์์เคล่ื่�อนท่ี่�อย่่างปลอดภััย เช่่น รถเข็็นไฟฟ้้า

5.	 การใช้เ้ทคโนโลยีีอำำ�นวยความสะดวกและอุุปกรณ์์ประยุุกต์์
	 (Assistive technology and adaptive equipment)

	ปั ัจจุบัันมีีเทคโนโลยีีอำนวยความสะดวกและอุุปกรณ์์ประยุุกต์์ สำหรับผู้้�ป่่วย DMD สามารถช่่วย 

ผู้้�ป่่วยในหลากหลายด้้าน ทั้้�งเสริิมทัักษะการใช้้งานของกล้้ามเนื้้�อมััดเล็็ก เสริิมทัักษะการใช้้ชีีวิิตประจำวัันด้้วยตนเอง 

พััฒนาการเข้้าถึึงเทคโนโลยีีต่่าง ๆ  อุุปกรณ์์ที่่�เพิ่่�มความคล่่องตััวทางการเคล่ื่�อนไหว และช่่วยควบคุมสภาพแวดล้้อม

ให้้มีีความปลอดภััยมากยิ่่�งขึ้้�น โดยการเลืือกใช้้อุุปกรณ์์เหล่่านี้้�ควรมีีความเหมาะสมทั้้�งด้้านการใช้้งาน ความเป็็น

อิิสระ และการเข้้าร่่วมในสัังคมของผู้้�ป่่วย135 ยกตััวอย่่างเช่่น

	 การใช้้รถเข็็นไฟฟ้้า (power wheelchair) เป็็นหนึ่่�งในเทคโนโลยีีอำนวยความสะดวกท่ี่�มีีการใช้ ้

อย่่างแพร่่หลาย ช่่วยพััฒนาทัักษะและเพิ่่�มความคล่่องตััวในการเคล่ื่�อนย้้ายตััวผู้้�ป่่วย ลดการพึ่่�งพาความช่่วยเหลืือ

จากผู้้�ดููแลและสัังคม ช่่วยเพิ่่�มโอกาสการมีีส่่วนร่่วมในกิิจกรรมทางสัังคม เช่่น กีีฬาวีีลแชร์์ มัักใช้้สำหรัับผู้้�ป่่วย 

ระยะเดิินได้้ช่่วงท้้ายและระยะเดิินไม่่ได้้ เพื่่�อให้้เคล่ื่�อนย้้ายตััวทำกิิจกรรมต่่าง ๆ ได้้อิิสระมากขึ้้�น สััมพัันธ์์ต่่อ 

การพึ่่�งพาตนเองและการพัฒนาคุุณภาพชีีวิตที่่�ดีีขึ้้�น159, 160 

	 เครื่่�องยกและเคล่ื่�อนย้้ายตััวแบบไฟฟ้้า (electric patient lift) เป็็นเทคโนโลยีีช่่วยอำนวยความสะดวก

แก่่ผู้้�ดูแล ในการยกและเคล่ื่�อนย้้ายตััวผู้้�ป่่วย ช่่วยลดโอกาสเกิิดความเส่ี่�ยงของผู้้�ดูแลที่�ได้้รัับบาดเจ็็บจากการอุ้้�ม 

หรืือเคล่ื่�อนย้้ายตััวผู้้�ป่่วยท่ี่�ไม่่สามารถเดิินหรืือเคล่ื่�อนย้้ายได้้ด้้วยตนเอง นอกจากนี้้�ยังมีีอีีกหลากหลายรููปแบบ เช่่น 

เครื่่�องยกและเคล่ื่�อนย้้ายระบบไฮโดรลิิก (hydraulic patient lift) เคร่ื่�องยกผู้้�ป่่วยลุุกยืืน (Sit-to-Stand patient 

lift) ซึ่่�งควรได้้รัับการแนะนำและการฝึึกใช้้เคร่ื่�องมืือในการย้้ายผู้้�ป่่วยอย่่างถููกวิิธีีจากนัักกายภาพบำบััดหรืือ 

ผู้้�เชี่่�ยวชาญก่่อนนำไปปฏิิบััติิด้้วยตนเอง เพื่่�อลดความเส่ี่�ยงเกิิดการบาดเจ็็บของผู้้�ป่่วย 161
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6.	 การจัดัการความเจ็บ็ปวด (Pain Management) 

		  ความเจ็็บปวดเป็็นหนึ่่�งในอาการที่�พบได้้บ่่อยและเกิิดขึ้้�นตลอดระยะการดำเนิินโรค DMD โดย 

ความถ่ี่�และบริเวณท่ี่�มีีอาการปวดเพิ่่�มขึ้้�นสััมพัันธ์์ตามระยะการดำเนิินโรคที่่�ถดถอยลง โดยเฉพาะอย่่างยิ่่�งในผู้้�ป่่วย

ระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้ายจะแสดงอาการปวดมากท่ี่�สุุด อาการเจ็็บปวดมัักเกิิดบริเวณหลังส่่วนล่่าง เข่่า และน่่อง  

ทั้้�งนี้้�บริิเวณตำแหน่่งท่ี่�มีีอาการปวดมีีความแตกต่่างกัันตามระยะการดำเนิินโรค162 เช�น ผู้้�ป่่วยระยะเดิินได้้มัักมีี 

อาการปวดบริเวณน่่อง ผู้้�ป่่วยระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงต้้นมัักมีีอาการปวดบริเวณเข่่า ผู้้�ป่่วยระยะเดิินไม่่ได้้ช่่วงท้้ายมัักมีี

อาการปวดบริิเวณแนวกระดููกสัันหลัังส่่วนส่่วนเอวและกระเบนเหน็็บ ส่่วนอก ส่่วนท้้องและส่่วนก้้น ส่่วนใหญ่่ผู้้�ป่่วย 

DMD มัักมีีอาการปวดนาน 1-12 ชั่่�วโมงและ 2-3 ครั้้�งต่่อสััปดาห์์ ความเจ็็บปวดอยู่่�ในระดัับปานกลาง163

		  สาเหตุที่่�กระตุ้้�นให้้เกิิดอาการปวดมาจากหลากหลายปััจจััย เช่่น การเกิิดภาวะยึึดติิดของข้้อต่่อ  

การเกิิดภาวะกระดููกสัันหลัังยุุบตััวจากกระดููกสัันหลัังพรุุน การอยู่่�ในท่่านั่่�งที่่�คงค้้างเป็็นเวลานาน การเคลื่่�อนไหว

หรืือทำกิิจกรรมมากเกิินไปในผู้้�ป่่วยระยะเดิินได้้ การยกหรืือการเคล่ื่�อนย้้ายตััวผู้้�ป่่วยท่ี่�ผิิดวิิธีี163 ซึ่่�งอาการปวด 

ของผู้้�ป่่วยส่่งผลให้้เกิิดปััญหาด้้านพฤติิกรรมการแสดงอารมณ์์ รบกวนการใช้้ชีีวิิตประจำวััน การทำกิิจกรรมต่่างๆ 

รวมถึึงคุุณภาพชีีวิตของผู้้�ป่่วยลดลงตามมา 

		นั  กกายภาพบำบััดและผู้้�ให้้การรัักษาควรวางแผนจััดการเพ่ื่�อบรรเทาความเจ็็บปวดให้้เหมาะสม

สอดคล้้องกัับลัักษณะอาการแสดงและการดำเนิินโรคของผู้้�ป่่วยที่่�แตกต่่างกัันในแต่่ละราย ตััวอย่่างการบรรเทา

อาการปวด เช่่น เพิ่่�มระยะพัักขณะทำกิิจกรรม การนวดและยืืดคลายกล้้ามเนื้้�อจากการปวดเกร็็งตะคริิวในผู้้�ป่่วย

ระยะเดิินได้้ การปรัับเปล่ี่�ยนท่่าทางขณะนั่่�งหรืือท่่าทางท่ี่�คงค้้างเป็็นเวลานาน เพิ่่�มกิิจกรรมท่ี่�มีีการเคล่ื่�อนไหว 

ทางกายมากขึ้้�นในผู้้�ป่่วยระยะเดิินไม่่ได้้162 รวมทั้้�งนัักกายภาพบำบััดสามารถพิิจารณาใช้้เครื่่�องกระตุ้้�นเส้้นประสาท

ทางผิิวหนังด้้วยไฟฟ้้า (TENS) สำหรับลดอาการปวดในผู้้�ป่่วยโรค DMD ร่่วมด้้วยได้้163

		  นอกจากนี้้�ภาควิิชากุุมารเวชศาสตร์์ คณะแพทยศาสตร์์ศิิริิราชพยาบาล ร่่วมกัับคณะกายภาพบำบััด 

มหาวิิทยาลััยมหิิดล มีีการจััดทำชุุดวิิดีีโอการสอนและสาธิิตท่่าออกกำลัังกายและยืืดกล้้ามเนื้้�อในผู้้�ป่่วยโรค DMD  

โดยแบ่่งเป็็น 2 ชุุด ได้้แก่่ ท่่าออกกำลัังกายในผู้้�ป่่วยระยะเดิินได้้ (ambulation) และท่่าการออกกำลัังกาย 

ในผู้้�ป่่วยระยะเดิินไม่่ได้้ (non-ambulatory) เพื่่�อเป็็นแนวทางการกายภาพบำบััดด้้วยตนเองสำหรับผู้้�ป่่วย 

และผู้้�ดูแล รายละเอีียดแสดงดััง ตารางที่่� 12 สามารถศึึกษาเพิ่่�มเติิมได้้จากเว็็บไซต์์ท่ี่�เกี่่�ยวข้้องในภาคผนวก 2 
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ตารางที่ 12	 ชุดวิดีโอสาธิตท่าออกกำ�ลังกายและยืดกล้ามเนื้อในผู้ป่วยโรค DMD

ท่่าออกกำลัังกายในผู้้�ป่่วยระยะเดิินได้้  ท่่าออกกำลัังกายในผู้้�ป่่วยระยะเดิินไม่่ได้้ 

ท่่าที่่� 1	ท่ ่าออกกำลัังกายกล้้ามเนื้้�อหน้้าท้้องและ 
	 แกนกลางลำตััว 
ท่่าท่ี่� 2	ท่ ่ากดหลังติิดเตีียง
ท่่าท่ี่� 3	ท่ ่ากางขาและหุุบขา
ท่่าท่ี่� 4	ท่ ่าแมวขู่่�
ท่่าท่ี่� 5	ท่ ่ายืืดกล้้ามเนื้้�อน่่องด้้วยตนเอง
ท่่าท่ี่� 6	ท่ ่ายืืดกล้้ามเนื้้�อขาด้้านข้้างด้้วยตนเอง
ท่่าที่่� 7	ท่ า่ยืืดกล้า้มเนื้้�อน่อ่งและกล้า้มเนื้้�อขาด้า้นหลังั 
	 โดยผู้้�ดูแล
ท่่าท่ี่� 8	 การฝึึกหายใจ

ท่่าท่ี่� 1	ท่ ่ายืืดกล้้ามเนื้้�อน่่องโดยผู้้�ดูแล
ท่่าท่ี่� 2	ท่ ่ายืืดกล้้ามเนื้้�อต้้นขาด้้านหลังโดยผู้้�ดูแล
ท่่าท่ี่� 3	ท่ ่ายืืดกล้้ามเนื้้�องอสะโพกโดยผู้้�ดูแล
ท่่าท่ี่� 4	ท่ ่ายืืดกล้้ามเนื้้�อต้้นขาด้้านนอกโดยผู้้�ดูแล
ท่่าท่ี่� 5	 การฝึึกหายใจ
ท่่าท่ี่� 6	 การฝึึกหายใจแบบกบ
ท่่าท่ี่� 7	 การฝึึกไออย่่างมีีประสิิทธิิภาพ
ท่่าท่ี่� 8	 การจัดท่่าทาง (ท่่านอนหงายและนอนคว่่ำ)
ท่่าท่ี่� 9	 การจัดท่่านั่่�งบนรถเข็็น
ท่่าท่ี่� 10	 การฝึึกหายใจโดยใช้้อุุปกรณ์์
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กิิตติิกรรมประกาศ

	 การจััดทำแนวทางเวชปฏิิบััติิการวิินิิจฉััยและการดููแลรัักษาผู้้�ป่่วยโรคกล้้ามเนื้้�อเสื่่�อมดููเชนน์์ พ.ศ. 2568 

เพื่่�อเป็็นแนวทางสำหรับแพทย์์์�ทั่่�วไป กุุมารแพทย์์์� กุุมารแพทย์์์�โรคระบบประสาท และแพทย์์สาขาอ่ื่�นท่ี่�เก่ี่�ยวข้้อง

ในประเทศไทยในการดูู�แลรัักษาโรคกล้้ามเนื้้�อเส่ื่�อมดููเชนน์์ สามารถดำเนิินการจนประสบความสำเร็็จลุุล่่วงไปได้้ 

ด้ว้ยดีี เนื่่�องจากได้ร้ับัความอนุเุคราะห์แ์ละสนับัสนุนุเป็น็อย่า่งดีียิ่่�งจากจากราชวิทิยาลัยักุมุารแพทย์แ์ห่ง่ประเทศไทย, 

ราชวิิทยาลััยแพทย์์เวชศาสตร์์ฟื้้�นฟููแห่่งประเทศไทย, ราชวิิทยาลััยแพทย์์ออร์์โธปิิดิิกส์์แห่่่�งประเทศไทย, ราชวิิทยาลััย

พยาธิิแพทย์์แห่่งประเทศไทย, สมาคมกุุมารประสาทวิิทยา (ประเทศไทย), สมาคมโรคหััวใจเด็็กแห่่งประเทศไทย, 

สมาคมโรคระบบหายใจและเวชบำบััดวิิกฤตในเด็็กแห่่งประเทศไทย, สมาคมกุุมารเวชศาสตร์์ทางเดิินอาหาร 

และตัับแห่่งประเทศไทย, สมาคมโภชนาการเด็็กแห่่งประเทศไทย, สมาคมต่่อมไร้้ท่่อเด็็กและวััยรุ่่�นไทย, สมาคม

เวชพัันธุุศาสตร์์และจีีโนมิิกส์์ทางการแพทย์์, สภากายภาพบำบััดแห่่งประเทศไทย, กุุมารแพทย์์แห่่งประเทศไทย 

และชมรมโรคเส้้นประสาทร่่วมกล้้ามเนื้้�อและเวชศาสตร์์ไฟฟ้้าวิินิิจฉัย ที่่�ได้้ช่่วยกัันจััดทำแนวทางวิินิิจฉัยและ 

การดูแลรักษาโรค DMD ฉบัับนี้้�ขึ้้�นโดยสมบููรณ์์

	 ขอขอบคุณ คุุณสำราญ คำก้้อน นัักวิิชาการโสตทัศนศึึกษา สัังกััดสถานเทคโนโลยีีการศึกษาแพทยศาสตร์์ 

คณะแพทยศาสตร์์ศิิริิราชพยาบาล ท่ี่�ให้้ความอนุุเคราะห์์ในการออกแบบหน้้าปกและรููปภาพประกอบเนื้้�อหา

	 ขอขอบคุุณ คุุณพิิมพ์์ชญา ปัักศรีีสิิงห์์ เจ้้าหน้้าที่่�สมาคมกุุมารประสาทวิิทยา (ประเทศไทย) ที่่�ช่่วย 

ประสานงานกัับทุุกหน่่วยงานท่ี่�เกี่่�ยวข้้อง

	 ขอขอบคุณ คุุณชริินทร์์ทิิพย์์ รััตนพัันธ์์ ผู้้�ประสานงานศููนย์์ความเป็็นเลิิศโรคกล้้ามเนื้้�ออ่่อนแรงศิิริิราชที่่� 

ช่่วยประสานงานกัับสำนัักพิิมพ์์

	สุ ดท้้ายนี้้�คณะทํํางานหวัังเป็็นอย่่างยิ่่�งว่่าแนวทางเวชปฏิิบััติิฉบัับนี้้�จะเป็็นแนวทางในการให้้บริิการการดููแล

ผู้้�ป่่วยโรคโรค DMD ให้้เกิิดประโยชน์์สููงสุุด

คณะทำำ�งาน
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