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Chediak-Higashi syndrome  เปนโรคที่ถายทอดทางพันธุกรรม

แบบยีนดอย พบโรคนี้ไดนอยมาก ผูปวยมาโรงพยาบาลดวยการ 

ติดเชื้อบอยๆ จ้ำ�เขียวตามรางกายและพบวามีสีผิวจางกวาคนทั่วไป 

รายงานฉบับนี้ไดรายงานผูปวยที่นาสนใจรายหนึ่ง  ซึ่งเปนผูปวย

เด็กชายที่มาโรงพยาบาลดวย ไขเรื้อรัง ซีด ตับมามโต ไดรับการ 

วินิจฉัยวาเปน Chediak-Higashi syndrome จากการดูเสมียรเลือด 

และผลไขกระดูก

รายงานผูปวย

ผูปวยเด็กชายไทย อายุ 10 เดือน  ภูมิลำ�เนา จ. นครราชสีมา

อาการสำ�คัญ  ไขสูง 3 สัปดาห

อาการปจจุบัน  3 สัปดาหกอนมาโรงพยาบาล มีไขสูง ตาบวม ไป

โรงพยาบาลชุมชนตรวจพบมีฝใตตา แพทยไดทำ�การกรีดระบาย

หนองและใหยาฆาเชื้อมากิน อาการไขไมดีขึ้น

2  สัปดาหกอนมาโรงพยาบาล ยังมีไขสูงทุกวัน ถายเหลว  ไมมี

มูกเลือดวันละ 2-3 ครั้ง  ทองอืดโตขึ้น  ไปรักษาที่โรงพยาบาลชุมชน

1 สัปดาหกอนมาโรงพยาบาล ยายมารักษาที่โรงพยาบาลอีก

แหงหนึ่ง  ตรวจพบ ไขสูง ซีด ตับมามโต ตรวจเลือด  CBC 

พบ Hct 29%, WBC 13,900/mL, N 37%, L 52%, Platelet 

33,000/mL  แพทยไดใหยาฆาเชื้อเปน ceftriaxone 2 วัน ไขยัง

สูงอยู ถายเหลวไมดีขึ้น และเปลี่ยนยาฆาเชื้อเปน cefotaxime  

และ metronidazole 4 วันไมดีขึ้น จึงสงตัวมาโรงพยาบาลมหาราช

นครราชสีมา

ประวัติอดีต  อายุ 5 เดือน มีอาการถายเปนเลือดสีแดงดำ� นอน

พักในโรงพยาบาล 6 วัน  ตรวจรางกายไมมีตับมามโต ตรวจทาง

หองปฏิบัติการปกติ  CBC : Hct 11.3%, WBC 29,200/mL, N 

37%, L 55%, Platelet 409,000/mL, PT 15.7 sec (10-15.1sec), 

INR 1.24, APTT 53.4 sec (29.5-45.5 sec), TT 17.8 sec 

(14.0-21.0 sec) ultrasound abdomen: negative, Meckel 

scan: negative เลือดหยุดไดเอง

พัฒนาการปกติ  ตอนนี้ นั่งได  คลานได  เกาะยืน

วัคซีนไดรับถึงอายุ 6 เดือน

ประวัติครอบครัว  เปนบุตรคนที่ 3 คลอดครบกำ�หนด น้ำ�หนัก

แรกคลอด 4,190 กรัม

พี่ชายคนโต มีผิวเผือก ตับมามโต เสียชีวิตตอนอายุ 2 ป 

5 เดือน ไมทราบสาเหตุ

พี่สาวคนที่ 2 ผิวสีปกติ แข็งแรงดี ปจจุบันอายุ 5 ป

บิดาและมารดาเปนญาติใกลชิดกัน เปนลูกพี่ลูกนองกัน  

ใชนามสกุลเดียวกัน

ปาเปนเบาหวาน

รายงานผูปวย

Chediak-Higashi Syndrome

อังคณา  วินัยชาติศักดิ์
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บทคัดยอ :  Chediak-Higashi syndrome เปนโรคที่ถายทอดทางพันธุกรรมแบบยีนดอย ซึ่งพบผูปวยโรคนี้ไดนอยมากทั่วโลก 

ผูปวยมีโอกาสเสี่ยงตอการติดเชื้อไดงาย เนื่องจากมีภาวะภูมิคุมกันบกพรอง  ผูปวยในรายงานนี้เปนผูปวยเด็กชายอายุ 10 เดือน มา

โรงพยาบาลดวยไขสูง 3 สัปดาห มีฝใตตา ถายเหลว  ตรวจรางกายพบมีซีด ตับมามโต สีผิวจางกวาคนทั่วไป ตรวจเลือดพบซีด และ

เกล็ดเลือดต่ำ�  CBC: Hb 7.7 g/dL, WBC 20,000/mL, N 15%, L 77%, Mo 5%, atypical lymphocyte 3%, Platelet 19,000/

mL  ตรวจเสมียรเลือดพบมี granule ที่ผิดปกติขนาดใหญใน cytoplasm ของ lymphocyte, neutrophil และ monocyte และ

ยืนยันดวยการตรวจไขกระดูก พบ granules ขนาดใหญใน cytoplasm ของ granulocytic series  จึงใหการวินิจฉัยเปน Chediak-

Higashi syndrome ไดใหการรักษาการติดเชื้อ ใหเลือดและเกล็ดเลือด ใหวิตามินซีขนาดสูง และเตรียมการเพื่อการเปลี่ยนถายเซลล 

ตนกำ�เนิด แตผูปวยเสียชีวิตจากการมีเลือดออกในปอดอยางรุนแรง
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การตรวจรางกาย

Vital sign :  BT 39 ํC, HR 153/min, RR 40/min, BP 

90/63 mmHg, BW 9 kg

General appearance :  A Thai boy with high grade 

fever

HEENT :  Silvery, whitish eyebrows and eyelashes, 

Pale conjunctivae, no jaundice, a puncture wound 0.2 

cm beneath right eye, Clear discharge from left ear

Heart & Lung : normal

Abdomen : Distension, liver 5 cm below RCM, span 

14 cm, spleen 7 cm below LCM

Lymph node : Right cervical lymph node 1.5 cm, 

firm consistency, movable, not tender

Skin :  Spotted  hypopigmentation  and hyperpigmentation 

of sun-exposed skin

การตรวจทางหองปฏิบัติการ

CBC : Hb 7.7 g/dL, Hct 22.7%, WBC 20,000/mL, N 

15%, L 77%, M 5%, atypical lymphocyte 3%, Platelet 

19,000/mL, MCV 62.9 fL, MCH 21.3 pg, MCHC 33.9 g/dL

Peripheral blood smear : RBC : hypochromia 1+, 

microcytic 1+, WBC : abnormal large granules in cytoplasm 

of lymphocyte, PMN and monocyte (รูปที่ 1) Platelet: 

2-3 /oil field

Blood chemistry: BUN 4 mg/dL, creatinine 0.52 mg/

dL, Na 128.5 mmol/L, K 4.43 mmol/L, Cl 93.9 mmol/L, 

CO2 17.7 mmol/L

Liver function test:  total protein 5.6 g/dL, albumin 

2.6 g/dL, total bilirubin 4.1 mg/dL, direct bilirutin 2.8 

mg/dL, AST 276 U/L, ALT 77 U/L, AP 296 U/L, LDH 

1,106 U/L

Urinalysis: sp.gr. 1.030, pH 5.5, protein 4+, sugar trace, 

blood 2+, WBC 5-10/high power field (HF), RBC 1-2 /HF

Pus from ear culture:  E. coli with extended spectrum 

beta-lactamse (ESBL)

Sensitive to amikacin, tazocin, netilmycin and ertapenem

Resistant to ampicillin, cefazolin, ceftriaxone, ceftazidime, 

ciprofloxacin, cefepime

Hemoculture:  No growth

Chest x-ray:  Interstitial  infiltration both lungs

Bone marrow aspiration:  Hypercellularity, increased 

megakaryocyte, increased histiocytes and hemophagocytic 

activity, no abnormal blast, large granules were seen in 

the cytoplasm of granulocytic series (รูปที่ 2)

การวินิจฉัย : Chediak-Higashi syndrome with severe 

infection

การรักษา : ผูปวยไดรับการรักษาการติดเชื้อดวยยาปฏีชีวนะ  

ceftazidime และ clindamycin ใหเลือด และเกล็ดเลือดเขมขน 

แตไขไมลง ผลเพาะเชื้อของหนองกลับมาเปน E. coli (ESBL) จึง

เปลี่ยนยาปฏิชีวนะตามผลเพาะเชื้อเปน Piperacillin/tazobactam 

รวมกับ amikacin เมื่อดูเสมียรเลือดพบลักษณะผิดปกติ จึงทำ�การ

เจาะไขกระดูกเพื่อยืนยันการวินิจฉัยและอธิบายผูปกครองเกี่ยวกับการ

รักษาตอไปดวยการเปลี่ยนถายเซลลตนกำ�เนิดเม็ดโลหิต แตระหวาง

รูปที่ 1  A และ B Peripheral blood neutrophil and lymphocytes containing large basophilic cytoplasmic granules

A B
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รอทำ� human leukocyte antigen (HLA) matching ผูปวย

ไขสูง หอบมากขึ้น และเลือดออกในปอดอยางรุนแรงจนเสียชีวิต

วิจารณ

Chediak-Higashi syndrome เปนโรคที่พบไดนอยมากถายทอด

ทางพันธุกรรมแบบยีนดอย มีรายงานโรคนี้ครั้งแรกโดย Chediak 

ในป 1952 และโดย Higashi ในป 1954 สวนในประเทศไทย เคย

มีรายงานโรคนี้ครั้งแรกในป พ.ศ. 2549 โดย พญ. สมใจ  กาญจน- 

พงศกุล1 ที่สถาบันสุขภาพเด็กแหงชาติมหาราชินี

Chediak-Higashi syndrome เกิดจากความผิดปกติของ

ยีน LYST หรือ CHS1 บนโครโมโซมคูที่ 1 (1q42-43)2,3 สง

ผลตอการสรางการเก็บ และการหลั่งแกรนูลในเซลลชนิดตางๆ โดย

เฉพาะอยางยิ่งเซลลเม็ดเลือดขาวและเซลลเม็ดสี (melanocyte) 

ทำ�ใหเกิดความผิดปกติในการกำ�จัดเชื้อโรคและมีสีผิวจางกวาคน

ทั่วไป อาการที่นำ�ผูปวยมาพบแพทย ไดแก ผิวเผือก ผมสีจาง ตา

สีฟา มีการติดเชื้อบอยๆ4,5

โรคนี้เปนกลุมอาการที่ประกอบดวย partial albinism รวม 

กับมีลักษณะที่สำ�คัญของโรค คือ พบมี granules ขนาดใหญอยูภายใน

ไซโตพลาสซึมของเกล็ดเลือดและเม็ดเลือดขาว1,6 และมีความผิดปกติ

ของระบบภูมิคุมกันรวมดวย โดยพบวามีความผิดปกติในขบวนการ  

mobilization ของเม็ดเลือดขาวในไขกระดูก และมีความผิดปกติของ 

chemotaxis5,7-9 และยังพบวา NK cell activity ต่ำ�10-12 ทำ�ใหความ

สามารถในการทำ�ลายเชื้อแบคทีเรียต่ำ�และมีการติดเชื้อแบคทีเรีย

ไดงาย การติดเชื้อที่พบบอยไดแก Staphyloccocus aureus และ 

Streptococcus spp. การดำ�เนินโรคมักมีการติดเชื้อบอยๆ และตาม

มาดวย lymphohistiocytic infiltration ที่เรียกวา accelerated 

phase of CHS ซึ่งมีอัตราการเสียชีวิตสูง และมักพบในชวยอายุ 

10-20 ป13,14 โดยพบวาการติดเชื้อ Epstein Barr virus มีความ

เกี่ยวของกับการเขาสู accelerated phase1,15,16 ผูปวยที่ไดรับการ

วินิจฉัยเร็ว ตั้งแตที่มีการติดเชื้อซ้ำ�บอยๆ จะทำ�ใหไดรับการรักษา

เร็ว และอาจลดอัตราตาย

การรักษาไดแก การให vitamin C ขนาดสูง ในชวง stable  

phase อาจชวยเพิ่มความสามารถของ neutrophil ในการกำ�จัดเชื้อ

โรค17 แตอาจมีประโยชนนอยใน accelerated phase  บางรายงาน 

มีการให methylprenisolone1,18 และเคมีบำ�บัด เชน vincristine 

สามารถทำ�ใหเกิด remission ชั่วคราวของ accelerated phase ได

การรักษาที่อาจจะทำ�ใหหายขาด ไดแก การทำ� allogeneic 

bone marrow transplantation โดยควรทำ�ในชวงแรกกอน

เขา  accelerated phase1,4,19,20

สรุป

รายงานผูปวยที่มาดวย ไขเรื้อรัง ตรวจพบมีซีด ตับมามโต มี

สีผิวจาง มีประวัติการแตงงานในเครือญาติ การวินิจฉัยโดยการดู 

เสมียรเลือด พบ granule ผิดปกติใน cytoplasm ของเม็ดเลือด

ขาว และยืนยันดวยผลการตรวจไขกระดูก เพื่อใหแพทยผูดูแล  

ไดตระหนัก และเฝาระวัง เพื่อการวินิจฉัยโรคที่ถูกตอง รวดเร็ว 

เพื่อการสงตอเพื่อการรักษาโดยการเปลี่ยนถายเซลลตนกำ�เนิด 

ไดทันทวงที
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Abstract :  Chediak-Higashi syndrome is a very rare autosomal recessive immunodeficiency disorder.  Here, the 

author reports a 10-month-old Thai boy who had prolonged fever for 3 weeks, an abscess beneath right eye and 

diarrhea.  The physical examination showed anemia, partial albinism and hepatosplenomegaly.  CBC revealed 

anemia and thrombocytopenia.  Peripheral blood smear showed abnormal large granules in the cytoplasm of 

lymphocytes, neutrophils and monocytes.  Bone marrow smear confirmed the diagnosis of Chediak-Higashi syndrome 

showing large basophilic granules in the cytoplasm of granulocytic series.  He was treated with antibiotics, blood 

and platelet transfusion and high dose vitamin C.  The patient was being prepared for hematopoietic stem cell 

transplantation, but he expired from severe pulmonary hemorrhage.
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