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 Spinocerebellar Ataxia 
Type III

อภิวุฒิ เกิดดอนแฝก,
วรงค์พร เผื่อนปฐม

บทคัดย่อ 

ผูป่้วยหญงิไทย อาย ุ42 ปี ไม่มปีระวตัเิจบ็ป่วยก่อน

หน้านี้มาด้วยอาการก้าวเดินล�าบาก โคลงเคลง 1 ป ี

4 เดือนก่อนมา รพ. โดยมีประวัติคนในครอบครัวมี

ลักษณะเดียวกับผู้ป่วย ตรวจร่างกายพบลักษณะเข้าได้

กับการสูญเสียการทรงตัวของสมองน้อย (cerebellar 

ataxia) ผลการตรวจทางพันธกุรรมยนืยนัการวนิจิฉยัโรค 

Spinocerebellar ataxia 3

ค�ำส�ำคัญ: Spinocerebellar ataxia, Genetic 

ataxia 

บทน�ำ 

Spinocerebellar ataxia (SCA) เป็นโรคทาง

พนัธุกรรมทีมี่การสญูเสยีการทรงตัวจากพยาธสิภาพของ

สมองน้อย (cerebellar ataxia) ในปัจจุบันถือเป็นโรค

ที่พบไม่บ่อยและมีอุบัติการณ์การเกิดโรค 2.7-5.6 ต่อ

ประชากรโลก 100,000 ราย นอกจากอาการสูญเสีย

การทรงตัว ผู้ป่วยยังมีอาการอ่ืนๆ ทางระบบประสาท 

ได้แก่ saccadic abnormalities, ophthalmoplegia, 

extrapyramidal features เป็นต้น ซึ่งท�าให้เกิดความ

สบัสนในการวินิจฉยัส�าหรบัประสาทแพทย์หรอืแพทย์เวช

ปฏิบัติทั่วไป นอกจากนี้โรงพยาบาลในประเทศไทยยังมี

ข้อจ�ากัดในการส่งตรวจทางพันธุกรรมเพ่ือยืนยันการ

วนิจิฉยัอีกด้วย ท�าให้เกดิความละเลยในการวนิจิฉยัและ

การให้ข้อมูลเกี่ยวกับตัวโรคแก่ผู้ป่วย

ผูเ้ขยีนจึงจดัท�ากรณศึีกษาฉบบันี ้โดยมีจดุประสงค์

ให้ประสาทแพทย์หรือแพทย์เวชปฏิบัติทั่วไปเห็นความ

ส�าคัญของการวินิจฉัยโรค SCA และส่งเสริมความรู้ใน

การส่งตรวจทางพันธุกรรมส�าหรับโรงพยาบาลใน

ประเทศไทยให้เป็นที่แพร่หลายมากขึ้น ความรู้เกี่ยวกับ

ลักษณะอาการและอาการแสดงที่เข้าได้หรือจ�าเพาะกับ

ตัวโรค spinocerebellar ataxia ท�าให้ผู้ป่วยได้รับการ

วินิจฉัยที่ถูกต้อง และเป็นประโยชน์ทั้งกับตัวผู้ป่วยใน

เรื่องแนวทางการรักษา และการศึกษาเพิ่มเติมท้ังในแง่

อุบัติการณ์ และแนวทางการรักษาในอนาคต 
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รำยงำนผู้ป่วย

ข้อมูลผู้ป่วย: หญิงไทยคู่ อายุ 42 ปี อาชีพ แม่บ้าน 

ภูมิล�าเนา จังหวัดชลบุรี 

ที่อยู่ปัจจุบัน จังหวัดชลบุรี 

อำกำรส�ำคัญ: อาการก้าวเดินล�าบาก โคลงเคลง 1 ปี 4 

เดือนก่อนมาโรงพยาบาล (รพ.)

ประวตัปัิจจบุนั: 1 ปีก่อนมา รพ. ผูป่้วยเริม่รูสึ้กมอีาการ

ทรงตวัล�าบาก สงัเกตเวลาเดนินานๆ หรอืเวลายนืท�างาน

บ้านนานๆ จะรู้สึกโคลงเคลงทรงตัวไม่ได้ เวลาเดินรู้สึก

เดนิได้ไม่ตรงทางเหมือนปกติ แต่ยังไม่ต้องใช้มอืเกาะเดนิ 

ยังคงสามารถท�ากิจวัตรประจ�าวันต่างๆ ได้ตามปกติ 

ญาตสิงัเกตว่าเวลาพูดผู้ป่วยมเีสยีงเปลีย่นเล็กน้อย แต่ยงั

ฟังได้รูเ้รือ่งด ีทานอาหารได้ไม่มสี�าลกั ปฏิเสธอาการมอง

เห็นภาพซ้อน อาการอ่อนแรง อาการชา 4 เดือนก่อนมา

รพ. อาการทรงตัวล�าบากและเดินเซเป ็นมากข้ึน 

ไม่สามารถท�ากิจวัตรประจ�าวันต่างๆ ได้ตามปกติ เดิน

ทรงตัวล�าบาก ต้องพยายามใช้มือเกาะกับทางเดินเพื่อ

เดินภายในบ้าน เริ่มออกจากบ้านน้อยลง ญาติสังเกตว่า

เวลาพูดผู้ป่วยเสียงเปลี่ยนมากขึ้น และเห็นว่าอาการ

ทรงตัวล�าบากและเดินเซเป็นมากขึ้น จึงพิจารณาพา

ผู้ป่วยมา รพ. 

ประวัติเพิ่มเติม ปฏิเสธการใช้ยาสมุนไพร สารเสพติด

ประวัติอดีต ปฏิเสธโรคประจ�าตัว 

ประวัติครอบครัว ตามพงศาวดารที่แนบมา 

ตรวจร่ำงกำยทั่วไป: 

GA: A Thai female, good consciousness, followed 

to commands, oriented to time place person. 

V/S: BT 37.0 oC, HR 75 bpm, BP 130/70 mmHg., 

RR 14/min, SpO2 Room air 99%, BW 55 Kg, HT 165 

cm. (no orthostatic hypotension)

HEENT: no pale conjunctivae, anicteric sclerae 

Lymph node: no palpable lymph node

Heart: normal S1 S2, no murmur

Lungs: normal and equal breath sound, no 

adventitious sound 

Abdomen: no surgical scar, no distension, 

normoactive bowel sound, soft, not tender, liver and 

spleen can’t be palpated

Extremities: no pitting edema 

Neurological examination: 

Consciousness: good consciousness, oriented to 

time place person

Cranial nerve 

CN II: pupil 3 mm. RTLBE, RAPD negative

CN III-IV-VI: slow horizontal saccades, no ptosis, 

full EOM

CN V : normal pinprick and light touch sensation of 

V1 V2 V3 areas, corneal reflex-normal both, muscle 

of mastication-normal power 

CN VII: no facial weakness

CN VIII: normal 

CN IX,X: normal gag reflex, uvula at midline 

CN XI: normal power sternocleidomastoid and 

trapezius muscles

CN XII: no tongue deviation, no tongue atrophy 

Motor system: normal tone, motor power Gr.V all, 

no fasciculation 

Sensory: intact pinprick and vibratory sensation

DTR: 2+ all, no spastic tone 

BBK: plantar response both 

Clonus: absent both
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Cerebellar sign: bilateral gaze-evoked nystagmus, 

impaired finger to nose and heel to knee tests at 

bilateral sides, dysdiadokokinesia at bilateral sides

Gait and posture: truncal ataxia, wide based gait, 

impaired tandem gait

Stiff neck: negative 

ผลกำรตรวจทำงห้องปฏิบัติกำร 

CBC: Hb 13.1, Hct 39, MCV 69.6, WBC 7,100 N% 

38 L% 44 Plt 330,000

LFT: Albumin 4.3, Globulin 2.3, TB 0.5, DB 0.1, AST 

24, ALT 28, ALP 39

Electrolyte: Na 138, K 3.60, CI 92, HCO3 24

BUN/Cr: 14/0.8

LP: Open pressure 16 cmH2O, Clear, colorless, 

WBC 3, Mono 100%, RBC 0, Sugar 71/110 mg%, 

Protein 17

Anti-HIV: negative 

Anti-Syphilis : negative 

Serum protein electrophoresis showed no 

paraprotein detected. 

Serum unclassified antibody : negative 

Serum antiganglioside antibody: negative

Vitamin B12 level : 634 pg/mL (180-914 pg/ml) 

MRI brain with Gd injection: Generalized cerebellar 

atrophy, The rest of brain parenchyma shows 

normal signal intensity. 

Genetic test: This patient carries a heterozygous 

expansion of (CAG) repeats in ATXN3 gene 

(72 repeats) which is consistent with a diagnosis 

of spinocerebellar ataxia type 3 (SCA3). Clinical 

significance: Autosomal dominant, full penetrance 

 แพทย์ให้การวินิจฉัยเป็นโรค spinocerebellar 

ataxia subtype 3 ผู้ป่วยได้รับการรักษาด้วยการท�า

กายภาพบ�าบัด ร่วมกับพิจารณาให้รับยา Varenicline 

แต ่ เนื่ องจากเป ็นช ่ วงที่ ยาหมดจึงได ้ รับการท� า

กายภาพบ�าบดัเพียงอย่างเดียว และนัดมาติดตามอาการ

อย่างต่อเนือ่ง นอกจากนีผู้ป่้วยได้รบัการอธบิายถงึตวัโรค 

และการถ่ายทอดทางพันธุกรรม (genetic counselling) 

ร่วมด้วย

วิจำรณ์ 

ผูป่้วยหญงิไทย อาย ุ42 ปี ข้อมลูการเจบ็ป่วยส�าคญั

ได้แก่ chronic progressive cerebellar ataxia with 

a family history 1 ปี 4 เดือนก่อนมา รพ. โดยผู้ป่วยมี

อาการสูญเสียการทรงตัวที่เข้าได้กับรอยโรคบริเวณ

สมองน้อย (cerebellar ataxia) ซึ่งมีการด�าเนินโรคแบบ

เร้ือรังมานานกว่า 1 ปี และมอีาการรุนแรงมากข้ึน ร่วมกับ

มีประวัติคนในครอบครัวที่มีอาการในลักษณะเดียวกับ

ผู้ป่วยได้แก่ มารดาและพ่ีชายของมารดาซ่ึงอายุที่เริ่มมี

อาการของทั้งคู่จะมากกว่าของผู้ป่วย โดยจากประวัติ

ทั้งหมดท�าให้คิดถึงสาเหตุของโรคทางพันธุกรรมใน

ลกัษณะการถ่ายทอดแบบยนีเด่นของโครโมโซมร่างกาย 

(autosomal dominant inheritance) มากที่สุดจากที่มี

ลักษณะที่พบอาการในทุกรุ ่น ทุกเพศของครอบครัว 

ร ่วมถึงลักษณะแอนทิซิเพชัน (anticipation) หรือ

ปรากฏการณ์ที่ลักษณะอาการของโรคทางพันธุกรรมจะ

เพิ่มมากขึ้น และอายุน้อยลงในรุ่นถัดไป ประสาทแพทย์

หรือแพทย์เวชปฏิบัติทั่วไปควรให้การวินิจฉัยแยกโรคใน

กลุม่ SCA 2 หรอื 3 ซึง่พบพยาธสิภาพของการเคลือ่นไหว

ของตาได้บ่อย โดยมีรายงาน slow saccade ใน SCA 2 

มากที่สุด อย่างไรก็ตาม slow saccade สามารถพบได้

ใน SCA ชนิดอืน่เช่นกนั1 จากผลการยนืยนัทางพนัธกุรรม

ในผู้ป่วยรายนี้คือ SCA 3 

SCA ถือเป็นโรคในกลุ่มโรคทางพันธุกรรมในกลุ่ม

อาการที่สูญเสียการทรงตัวของสมองน้อย (cerebellar 

ataxia) มีลักษณะอาการและอาการแสดงทั้งอาการสูญ

เสียการทรงตัว (cerebellar ataxia) และอาการอื่นๆ 

(non-ataxia) ประกอบไปด้วย saccadic abnormalities, 

ophthalmoplegia, extrapyramidal features หรือ ความ

ผดิปกตทิางด้านความจ�าและพทุธปัิญญา SCA เป็นโรค

ที่มี อุบัติการณ์ท่ัวโลก 2.7-5.6 รายต่อ 100,000 

ประชากร1-4 อย่างไรก็ตามกลุ่มผู้ป่วยโดยส่วนใหญ่เป็น

ชาวเอเชียประมาณร้อยละ 60 ผู้ป่วยส่วนใหญ่จะมี

ลักษณะการถ่ายทอดทางพันธุกรรมแบบยีนเด่นของ
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โครโมโซมร่างกาย (autosomal dominant inheritance) 

เนื่องจากเป็นโรคที่พบได้บ่อยในชาวเอเชีย จึงเป็นโรคที่

ประสาทแพทย์หรือแพทย์เวชปฏิบัติทั่วไปควรให้ความ

ส�าคัญ ด้วยอาการของโรคที่หลากหลายท�าให้บางคร้ัง

เกดิความสบัสนในการวนิจิฉยัส�าหรบัประสาทแพทย์หรือ

แพทย์เวชปฏิบัติทั่วไป นอกจากนี้โรงพยาบาลใน

ประเทศไทยยังมีข้อจ�ากัดในการส่งตรวจทางพันธุกรรม 

ทัง้การขาดแคลนห้องปฏิบติัการและบคุลากรส�าหรับการ

ส่งตรวจในต่างจังหวัด การขาดแคลนความรู้ในข้อบ่งชี้

การส่งตรวจ รวมถึงปัญหาด้านการเงินในการส่งตรวจ

ของผู ้ป ่วย ซึ่ งส ่วนหนึ่ ง เป ็นผลจากนโยบายทาง

สาธารณสุขที่ยังไม่สนับสนุนการส่งตรวจทางพันธุกรรม 

ท�าให้ผู้ป่วยบางกลุ่มไม่ได้รับการวินิจฉัยหรือการยืนยัน

การวินิจฉัยที่ชัดเจน

SCA ในประเทศแถบเอเชียมีลักษณะอาการท่ี

หลากหลายและมอุีบติัการณ์แตกต่างกนัตามแต่ประเทศ

ที่พบ เช่น SCA 36 จะมีความเสื่อมอย่างต่อเนื่องของ

เซลล์ประสาทสั่งการ (motor neuron disease) SCA 12 

จะมอีาการสัน่ทีพ่บในระยะแรก เป็นต้น2 ในประเทศไทย 

SCA 3 เป็นชนิดที่พบบ่อยที่สุด ชนิดที่พบได้บ่อยรองลง

มา ได้แก่ Spinocerebellar ataxia 1, 2 และ 6 ตาม

ล�าดับ1 

SCA 3 มีอาการแสดงที่ส�าคัญ ได้แก่ cock walk 

gait, starring eye และสามารถตรวจพบ slow saccade 

ได้ แต่ไม่พบบ่อยเช่นเดียวกับ SCA 2 อย่างไรก็ตาม การ

ตรวจพบ slow saccade ในผู้ป่วยไทยไม่ได้จ�าเพาะกับ 

SCA 2 แต่สามารถพบได้ใน SCA หลายชนดิ (ตารางที ่1 สรุป 

SCA ที่พบได้บ่อยในประเทศไทยและภูมิภาคเอเชีย)2

ในปัจจบุนัโรค SCA ในประเทศไทยและประเทศใน

ภูมิภาคเอเชียยังเป็นโรคที่ขาดข้อมูลทั้งในแง่อุบัติการณ์

การเกดิโรค รวมถงึอาการและอาการแสดงในแต่ละชนดิ 

จากสาเหตุ 2 ปัจจัย ได้แก่ ข้อจ�ากัดในการส่งตรวจทาง

พันธุกรรม ทั้งจากปัญหาทางค่าใช้จ่าย การตระหนักถึง

ตัวโรค และจากการขาดการรายงานผู้ป่วย2 ผู้เขียนจึงได้

รายงานกรณีศึกษาผู้ป่วย เพื่อเผยแพร่ความรู้เกี่ยวกับ

อาการของโรค SCA และ ส่งเสริมการส่งตรวจทาง

พนัธุกรรมในโรงพยาบาลต่างจังหวดัให้แพร่หลายมากขึน้ 

อันจะน�าไปสู ่การสนับสนุนนโยบายของกระทรวง

สาธารณสุขในการส่งตรวจทางพันธุกรรมและการรักษา

ผู้ป่วยทางพันธุกรรมในอนาคต

การรักษา SCA ประกอบด้วย การรักษาโดยใช้ยา 

ได้แก่ Riluzole, Valproic acid, Branched-chain 

amino acid (BCAA) รวมถึง Varenicline เป็นต้น 

และการรักษาโดยไม่ใช้ยา ได้แก่ การกายภาพบ�าบัด 

(neurorehabitation) รวมถึงการผ่าตัดกระตุ้นสมอง

ส่วนลึกด้วยไฟฟ้า (ตารางที่ 2 สรุปการรักษาทางยาและ

การกายภาพบ�าบดั) ซึง่การรกัษาหลกัในผูป่้วยกลุม่น้ี คอื

การกายภาพบ�าบัด ส�าหรับผู้ป่วยในกรณีศึกษานี้ได้รับ

การรักษาโดยด้วยการท�ากายภาพบ�าบัด ร ่วมกับ

พจิารณาให้รับยา Varenicline แต่เน่ืองจากเป็นช่วงทีย่า

หมด จงึได้รับการท�ากายภาพบ�าบดัเพยีงอย่างเดยีว และ

นดัมาตดิตามอาการอย่างต่อเน่ือง นอกจากนีผู้ป่้วยได้รับ 

ค�าแนะน�าเกี่ยวกับโอกาสการเกิดโรคของญาติสายตรง

ในครอบครวัรายอืน่ ซึง่มโีอกาสเกดิโรค SCA 3 ได้ร้อยละ 

75 ตามหลัก autosomal dominant inheritance

การส่งตรวจทางพันธุกรรมในผู้ป่วย SCA ใน

ประเทศไทยปัจจุบันสามารถส่งตัวอย่างเลือดของผู้ป่วย

ได้ที่โรงพยาบาลศิริราช เป็นการส่งตรวจเพื่อหา SCA 

1,2,3,6,7,12 และ 17 ซึ่งหากประสาทแพทย์หรือแพทย์

เวชปฏิบัติทั่วไปสงสัยโรคทางพันธุกรรมสามารถติดต่อ

มาที่โรงพยาบาลดังกล่าวเพ่ือส่งตรวจทางพันธุกรรม

เพิ่มเติม 

จะเห็นได้ว่าโรค SCA เป็นโรคที่มีอุบัติการณ์การ

เกิดทั่วโลกไม่สูง แต่พบเป็นส่วนใหญ่ในประชากรเอเชีย 

อย่างไรก็ตามยังไม่มีการรายงานอุบัติการณ์โดยเฉพาะ

ในกลุ่มประชากรเอเชีย และยังเป็นโรคที่ไม่มีการรักษา

เพ่ือให้หายขาดได้ ดังน้ันหากประสาทแพทย์หรือแพทย์

เวชปฏิบัติทั่วไปทราบลักษณะอาการและอาการแสดงที่

เข้าได้กบัโรคนี ้ร่วมกบัให้ความส�าคญักับการส่งตรวจทาง

พันธุกรรม จะท�าให้ผู้ป่วยได้รับการวินิจฉัยที่ถูกต้อง เป็น

ประโยชน์ต่อการศึกษาเพิ่มเติมทั้งในแง่อุบัติการณ์ และ

การพัฒนาแนวทางการรักษาเพิ่มเติมในอนาคต 
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ตำรำงที่ 1  สรุป SCA ที่พบได้บ่อยในประเทศไทยและภูมิภาคเอเชีย2

ประเทศ SCA1 SCA2 SCA3 SCA6 SCA7 SCA12 SCA17 SCA31 DRPLA Unknown
จีน 6.3% 6.5% 50.1% 1.9% 1.3% 33.3%

อินเดีย 14.3% 25.1% 6.5% 0.3% 3.7% 38.5%

ญี่ปุ่น 5.5% 2.0% 24.9% 26.0% 8.8% 7.0% 23.4%

สิงคโปร์ 3.5% 19.4% 52.9% 2.6% 3.4%

เกาหลีใต้ 7.3% 29.6% 25.6% 17% 7.6% 5.1% 30.5%

ไต้หวัน 3.3% 10.9% 39.7% 5.4% 2% 38%

ไทย 12% 10% 19% 2% 57%

ตำรำงที่ 2  สรุปการรักษาทางยาและการกายภาพบ�าบัดในผู้ป่วย SCA5

ชนิดกำรรักษำ ขนำดและวิธีกำร
กลุ่ม 

เป้ำหมำย

ระดับ 

ค�ำแนะน�ำ

คุณภำพของ 

หลักฐำนสนับสนุน
ยา

Riluzole 50 มิลลิกรัม แบ่งให้วันละ 2 ครั้ง ระยะเวลา 12 เดือน SCA I A
Valproic acid 1,200 มลิลกิรมั แบ่งให้วนัละ 2 ครัง้ ระยะเวลา 12 สปัดาห์ SCA3 II B
BCAA 1.5 มิลลิกรัม แบ่งให้วันละครั้ง ระยะเวลา 4 สัปดาห์ SCA3 II B
Trehalose แบบฉีด 15-30 กรัม, 10%, สัปดาห์ละครั้ง ระยะเวลา 24 สัปดาห์ SCA3 II B
Varenicline 1 มิลลิกรัม แบ่งให้วันละ 2 ครั้ง ระยะเวลา 4 สัปดาห์ SCA3 II -*

แบบไม่ใช้ยา
การฟื้นฟูสมรรถภาพ
Neurorehabitation ครั้งละ 6 ชั่วโมง 5 ครั้งต่อสัปดาห์ ระยะเวลา 24 สัปดาห์ SCA2 II B
Neurorehabitation ครัง้ละ 2 ชัว่โมง 3-5 ครัง้ต่อสปัดาห์ ระยะเวลา 24 สปัดาห์ SCA7 II B
Immediate in-patient 

neurorehabitation

ครั้งละ 2 ชั่วโมงในวันธรรมดา 1 ชั่วโมงในวันหยุด

ระยะเวลา 4 สัปดาห์

SCA6

SCA31

I A

Videogame-adapted 

balance exercises

ครั้งละ 40 นาที 3 ครั้งต่อสัปดาห์ ระยะเวลา 4 สัปดาห์ SCA3 II B

Home-based cycling 

regimen

ครั้งละ 15 นาที 3 ครั้งต่อสัปดาห์ ระยะเวลา 4 สัปดาห์ SCA II B

*Varenicline ช่วยลดอาการในบางส่วนของตัวชี้วัดในเรื่องการสูญเสียการทรงตัว (Scale for the Assessment and Rating of Ataxia: 

SARA) ได้แก่ gait, stance และ fast alternating hand movement แต่ไม่ใช่ทั้งหมด
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