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บทคัดย่อ

การเสยีชวีติกะทนัหนัของทารกแรกคลอดทีม่ลีกัษณะปกต ิเป็นความเสีย่งของแพทย์

ต่อการถูกฟ้องร้องเรียกค่าเสียหายจากการรักษาผิดพลาด จ�ำเป็นต้องมีการชันสูตร

พลกิศพตามกฎหมาย บทความนีม้จีดุประสงค์เพือ่ให้บคุลากรทางการแพทย์มคีวามรู้

เกีย่วกบัการวนิจิฉยัแยกโรคกรณีการเสยีชีวติเฉียบพลนัของทารกแรกเกดิ เป็นรายงาน

ทารกเพศหญงิ 1 ราย หลงัคลอด 31 ช่ัวโมง มภีาวะตวัเยน็ อ่อนแรง น�ำ้ตาลในเลอืดต�ำ่

และการท�ำงานของหวัใจล้มเหลว ได้ให้การรกัษาตามมาตรฐานวชิาชีพแต่เสียชีวิตที ่38 

ชัว่โมง ผลการตรวจศพพบตบัโตสนี�ำ้ตาลสลบัเหลอืง ตรวจด้วยกล้องจลุทรรศน์พบเมด็

ไขมนัแทรกในเซลล์ตับร้อยละ 90 แม้จะยงัขาดข้อมลูผลการตรวจยนืยนัความผิดปกติ

ของกรดไขมนัในเลอืดและปัสสาวะเนือ่งจากข้อจ�ำกดัทางห้องปฏบิตักิาร การวนิจิฉยั

ที่เป็นไปได้มากที่สุดคือ โรคพันธุกรรมเมตาบอลิกท่ีมีความผิดปกติของกระบวนการ

เผาผลาญกรดไขมัน (fatty acid oxidation disorder)
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Case Study

Forensic Autopsy of Sudden Infant Death with Inborn 

Errors of Metabolism: a Case Study
Gampon Kluakamkao M.D.
Department of Forensic Medicine, Lampang Hospital, Lampang, Thailand

Abstract

Sudden death of newborn infants with normal appearances at birth is a 
doctor’s risk of being sued by relatives for faulty professional practices. 
This article aimed to provide medical personnel with knowledge of the 
possible pathogenesis and differential diagnosis for a sudden infant 
death. A female neonate was presented with body cooling, weakness, 
low blood sugar and then heart failure at 31 hours after delivery. The 
standard treatment and resuscitation were given but she died 7 hours 
later. A forensic autopsy found a fatty hepatomegaly and microscopic 
fatty droplets in 90% of the overall liver cells. Although the tests for 
fatty acid abnormalities in blood and urine were exempted due to the 
limitation of the hospital’s laboratory, the most likely diagnosis was the 
inborn errors of metabolism from fatty acid oxidation disorder.
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บทน�ำ

		  การเสียชีวิตของทารกแรกเกิดภายใน 28 วัน  

(neonatal death) เป็นตวัชีว้ดัส�ำคญัของกระทรวงสาธารณสขุ(1)  

ส่วนใหญ่เป็นการเสียชีวิตตามธรรมชาติในโรงพยาบาล จาก

การคลอดก่อนก�ำหนด ขาดออกซเิจนขณะคลอด เนือ้เยือ่ปอด

เจริญไม่เต็มที่ เลือดออกในโพรงสมอง ความพิการแต่ก�ำเนิด 

หรือการติดเชื้อในกระแสเลือด กรณีทารกที่ปกติเมื่อแรก

เกิด ต่อมาเสียชีวิตอย่างกะทันหันในช่วงรับไว้ในโรงพยาบาล 

หรือจ�ำหน่ายกลับบ้านแล้ว ถือเป็นการตายผิดธรรมชาติท่ีไม่

ทราบสาเหตุ จ�ำเป็นต้องมีการชันสูตรพลิกศพตามประมวล

กฎหมายวิธีพิจารณาความอาญา(2) นอกจากนี้ญาติย่อมมี

ความสงสัยถีงสาเหตุของการตายที่อาจเกิดจากการรักษาท่ีไม่ 

เป็นไปตามมาตรฐาน หรือเป็นภาวะแทรกซ้อนจากยาหรือ

วัคซีน เนื่องจากในทางคดีแพ่งเมื่อเกิดความเสียหายท่ีเก่ียว

เนื่องกับบริการทางการแพทย์ ภาระในการพิสูจน์ย่อมตกอยู่

กบัคูค่วามหรือสถานพยาบาล ตามพระราชบญัญติัวธิพิีจารณา

คดีผู้บริโภค พ.ศ.2551(3) บทความนี้จึงมีวัตถุประสงค์เพื่อให้

บุคลากรทางการแพทย์รู้ถึงสาเหตุ แนวทางการวินิจฉัยและ

ชันสูตรพลิกศพทารกแรกเกิด เพื่อน�ำข้อมูลไปใช้ป้องกันการ

เสียชีวิตและเป็นข้อเท็จจริงในการพิสูจน์ความรับผิดในการ

ประกอบวิชาชีพต่อไป

กรณีศึกษา 

		  ทารกเพศหญงิ แรกคลอดน�ำ้หนกั 2,500 กรมั มารดา 

G2P1001 last 4 ปี อายุครรภ์ 36 สัปดาห์ มารดาเป็นพาหะ

ไวรัสตบัอักเสบบ ีไม่พบความผดิปกติ ในช่วงทีฝ่ากครรภ์ 5 ครัง้ 

บุตรคนแรกไม่มีประวัติการเจ็บป่วยหรือโรคทางพันธุกรรม

		  ทารกคลอดโดยการผ่าตัดทางหน้าท้อง เนื่องจาก

มารดาเคยผ่าตัดคลอดมาก่อน คะแนน Apgar 8 และ 10 ที่

นาทีที่ 1 และ 5 ตามล�ำดับ หายใจ 50 ครั้ง/นาที ระดับความ

อ่ิมตวัของออกซเิจน (SpO2) ปกติ ไม่พบความผดิปกตภิายนอก

ของร่างกาย

		  หลังคลอด 1 ชัว่โมง ดดูนมได้ด ีตรวจเลอืด hematocrit  

48% ระดับน�้ำตาล Dextrostix (DTX) 41 มก./ดล.  

ได้รับวัคซีนตับอักเสบบีและ immunoglobulin

		  หลังคลอด 3 ชั่วโมง อุณหภูมิกาย 35.9oซ ให้ความ

อบอุ่นด้วย radiant warmer ในหอผู้ป่วยเด็ก

		  หลังคลอด 20 ชั่วโมง ดูดนมได้ ขับถ่ายปกติ ตรวจ 

DTX 70 มก./ดล. ย้ายเข้าห้องพิเศษ

		  หลังคลอด 31 ชั่วโมง มีอาการซึม ซีด ตัวเย็น ปลุก

ไม่ร้อง ได้ดูดเสมหะกระตุ้นและให้ออกซิเจน จึงเริ่มมีเสียงร้อง 

ชีพจร 132 ครั้ง/นาที หายใจ 34 ครั้ง/นาที อุณหภูมิ 36oซ 

SpO2 91% ได้ย้ายเข้าหอผู้ป่วยเด็ก ให้ความอบอุ่นในเครื่อง 

incubator อุณหภูมิกาย 36.8oซ SpO2 98% ถ่ายภาพรังสี

ทรวงอกไม่พบ infiltration ตรวจ DTX 22 มก./ดล. จงึให้ 10% 

D/W IV วัด DTX ซ�้ำ 97 มก./ดล. ต่อมา BP 42/20 mmHg 

ชีพจร 120–150 ครั้ง/นาที จึงเพิ่มสารน�้ำทางหลอดเลือดด�ำ 

ตรวจ hemoculture และ CBC พบ เม็ดเลือดขาว 20,200 

เซลล์/ลบ.มม. ให้ยาปฏิชีวนะ ampicillin และ gentamycin  

ทางหลอดเลือดด�ำ

		  หลังคลอด 35 ชั่วโมง BP 42/17 mmHg ชีพจร 90 

ครัง้/นาที SpO2 97 % DTX 85 มก./ดล. เร่ิมให้ยา dopamine 

ทารกเริ่มตัวแดง หายใจได้เอง BP อยู่ในช่วง 36–60 /14–30 

mmHg ชีพจร 30–48 ครั้งต่อนาที

		  หลงัคลอด 37 ชัว่โมง เริม่วดัความดนัโลหิตไม่ได้ จงึให้

ยา atropine ใส่ท่อช่วยหายใจและช่วยฟื้นคืนชีพแต่ไม่ส�ำเร็จ 

รวมอายุ 38 ชั่วโมง 

		  เนื่องจากเป็นการเสียชีวิตอย่างกะทันหันในสถาน

พยาบาล ญาติได้แจ้งความต่อพนักงานสอบสวนให้มีการ

ชันสูตรพลิกศพเพื่อหาสาเหตุการตาย

		  ผลการตรวจศพ: ทารกแรกเกิด เพศหญิง ล�ำตัวยาว 

46.5 ซม. น�้ำหนัก 2,450 กรัม พบการถ่ายขี้เทา ไม่พบความ

ผิดปกติภายนอก เนื้อปอดทั้ง 2 ข้างแน่นตึง ไม่พบจุดเลือด

ออก หัวใจมีขนาดและโครงสร้างปกติ ตับโตเลยขอบชายโครง 

5 ซม.สีม่วงคล�้ำสลับเหลือง หนัก 130 กรัม (รูปที่ 1–2) อวัยวะ

ภายในและกระดกูสนัหลงัอยูใ่นเกณฑ์ปกต ิในกระเพาะอาหาร

พบเมือกใสเล็กน้อย ไม่พบการบาดเจ็บอื่น ผลการตรวจพยาธิ

วิทยาด้วยวิธีย้อม hematoxylin and eosin (H&E) และ Oil 

Red O staining พบเซลล์ตับร้อยละ 90 มีการสะสมเม็ดไข

มนัในไซโตพลาสซมึ (รปูที ่3–4) เนือ้ปอดพบลมกระจายเข้าไป

ในแต่ละถุงลมปอดน้อย ผนังกั้นถุงลมหนาเข้าได้กับอายุครรภ์ 

35 สัปดาห์ พบหย่อมเม็ดเลือดขาวเล็กน้อยในถุงลมปอด (รูป

ท่ี 5) ตรวจช้ินเนื้ออวัยวะอื่น อยู่ในเกณฑ์ปกติ ไม่พบเซลล์

อักเสบลักษณะการติดเช้ือหรือลิ่มเกล็ดเลือดในเส้นเลือดฝอย 

(platelet fibrin thrombi) ผล hemoculture ไม่พบเชื้อ
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วิจารณ์

		  ทารกแรกเกิดที่เสียชีวิตอย่างกะทันหัน แพทย์ควร

วินิจฉัยแยกโรคดังต่อไปนี้

		  1. Metabolic liver disease เป็นกลุ่มโรคทาง

พันธุกรรม ส่วนใหญ่เกิดจากความบกพร่องของยีนเดี่ยว ท�ำให้

มีการสะสมของสารตั้งต้นซึ่งเป็นพิษหรือเกิดการลดลงของ

ผลิตผล ท�ำให้เซลล์ท�ำงานไม่ปกติ ระยะเวลาที่ไม่แสดงอาการ

อาจเป็นชั่วโมงจนถึงเดือน และบางรายอาจเป็นปี ทารกมัก

แสดงอาการหลังจากเกิดความผิดปกติทางเมตาบอลิกอย่าง

เฉียบพลัน มีอุณหภูมิกายต�่ำ ซึมลง ชัก ไม่รู้สึกตัว เกิดภาวะ

เลือดเป็นกรด หายใจเร็วและหยุดหายใจ(4,5) สามารถแบ่งชนิด

ความผิดปกติ ได้แก่

	 	 1.1 ความผิดปกติของการสร้างพลังงาน  เช่น 

	 	 1.1.1 ความผดิปกตขิองกระบวนการเผาผลาญกรด

ไขมัน (FAOD) เป็นความผิดปกติของยีนด้อยในการสร้างเอ็น

แบคทีเรีย กุมารแพทย์ แพทย์นิติเวชและพยาธิแพทย์จึงสรุป

ความเห็นร่วมกันถึงสาเหตุการตายที่เป็นไปได้มากท่ีสุดคือ 

โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก (inborn errors of metabolism) 

ที่มีความผิดปกติของกระบวนการเผาผลาญกรดไขมัน (fatty 

acid oxidation disorder, FAOD) แม้จะยังขาดข้อมูลผลการ

ตรวจยืนยันความผิดปกติของกรดไขมันในเลือดและปัสสาวะ

เนื่องจากข้อจ�ำกัดการตรวจทางห้องปฏิบัติการ

รปูที ่1 การผ่าศพเปิดช่องท้องพบตบัโตเลยขอบชายโครง 5 ซม.

รูปที่ 2 ตับสีม่วงคล�้ำสลับเหลือง หนัก 130 กรัม

รูปที่ 4 การย้อม oil red O พบไขมันสีแดงกระจายท่ัวไป 

ในเนื้อตับ

รูปที่ 5 การย้อม H&E พบหย่อมเม็ดเลือดขาวเล็กน้อย 

ในถุงลมปอด

รูปที่ 3 การตรวจพยาธิวิทยาด้วยวิธีย้อม H&E พบเม็ดไขมัน 

ในไซโตพลาสซึมของเซลล์ตับ ร้อยละ 90
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ไซม์ในกระบวนการเมตาบอลิซึมกรดไขมันในไมโตคอนเดรีย

ของเซลล์ เนื่องจากกรดไขมันเป็นแหล่งพลังงานที่ส�ำคัญของ

เซลล์โดยเฉพาะในช่วงที่ร่างกายอดอาหาร ในกรณีเฉียบพลัน

จะเกิดภาวะน�้ำตาลในเลือดต�่ำ เลือดเป็นกรด ตับวาย กล้าม

เน้ือหัวใจผิดปกติและเสียชีวิตได้ กรณีเรื้อรังจะพบกล้ามเนื้อ

พิการ ความผิดปกติทางสมองและจอประสาทตา ท�ำให้เสีย

ชีวิตได้ในทุกช่วงอายุ โดยเฉพาะในช่วงที่ร่างกายเพิ่มการใช้

พลังงาน เช่น ติดเชื้อ อดอาหารหรือมีภาวะเครียด FAOD ใช้

เกณฑ์การวินิจฉัย 4 อย่าง ได้แก่ การตรวจพบไขมันในเซลล์

ตับ (fatty liver) น�้ำตาลในเลือดต�่ำ การเพิ่มระดับกรดไขมัน

และการลดลงของสารคาร์นิทีนในเลือด การศึกษาทารกที่เสีย

ชีวติกะทนัหนัในช่วงขวบปีแรก พบว่า FAOD น่าจะเป็นสาเหตุ

ร้อยละ 5–8(6) 

		  1.1.2 Mitochondrial respiratory chain  

disorder เกดิจากความผดิปกตขิองกระบวนการหายใจในเซลล์ 

ท่ีผนังด้านในของไมโตคอนเดรีย ท�ำให้การสร้างพลังงานผิด

ปกต ิในรายทีต่บัวายเฉยีบพลนัมกัพบร่วมกบัอาการทางระบบ

ประสาท กล้ามเนื้ออ่อนแรง หัวใจโต กรดแลคติกคั่ง และพบ

กรดออร์กานิกในปัสสาวะเพิ่มขึ้น ผลตรวจชิ้นเนื้อตับพบ mi-

crovesicular fatty infiltration, hepatic degeneration 

และ micronodular cirrhosis 

		  1.2 Hereditary fructose intolerance เป็นความ

ผิดปกติในเมตาบอลิซึมของคาร์โบไฮเดรต เนื่องจากการขาด

เอมไซม์ aldolase ท�ำให้มกีารค่ังของ fructose-1-phosphate  

ไปยบัยัง้ glycogen phosphorylase ท�ำให้มนี�ำ้ตาลในเลอืดต�ำ่  

และส่งผลเสียต่อการสร้างโปรตีนต่างๆ ท�ำให้ตับและไตเสีย

หน้าทีไ่ป ผูป่้วยมกัเริม่แสดงอาการเมือ่เริม่กนิอาหารทีม่นี�ำ้ตาล 

เช่น อาเจียน คลื่นไส้ ปวดท้อง และซึมลง

		  1.3 Urea cycle disorder มคีวามผดิปกติของวงจร

ยเูรียในการก�ำจดัไนโตรเจนส่วนเกนิให้ออกทางปัสสาวะ ได้แก่ 

โรค carbamoyl phosphate synthetase deficiency และ 

ornithine trancarbamylase deficiency จะแสดงอาการ

รุนแรงได้ตั้งแต่วัยทารก มีระดับความรู้สึกตัวเลวลง(7)      

	 	 2. การติดเชื้อในกระแสเลือด (neonatal sepsis) 

เป็นสาเหตุการเสียชีวิตที่ส�ำคัญของทารกที่คลอดก่อนก�ำหนด 

แบ่งเป็นกลุ่มเฉียบพลัน (early onset) เริ่มมีอาการภายใน 7 

วันหลงัคลอด เกดิจากการติดเชือ้ผ่านถงุน�ำ้คร�ำ่ การใส่สายสวน

ระหว่างคลอด หรือติดเชื้อในช่องคลอด ส่วนกลุ่ม late onset 

เกิดอาการหลังจากคลอด 7 วันไปแล้ว อาจเกิดจากผู้ดูแลหรือ

สภาพแวดล้อม เช่น ได้รับการเจาะเลอืดผ่านผวิหนังหรือใส่สาย

สวนสะดือ

	 	 3. Sudden infant death syndrome (SIDS) 

การเสียชีวิตในเปลนอนหรือระหว่างหลับ เป็นการเสียชีวิต

เฉียบพลันของทารกอายุน้อยกว่า 1 ปีที่ไม่สามารถสรุปสาเหตุ

ได้จากการผ่าศพตรวจทางพยาธิวิทยา การตรวจสถานท่ีเกิด

เหตุหรือทบทวนประวัติการรักษา(8) ในประเทศสหรัฐอเมริกา

พบอุบัติการณ์ต�่ำกว่า 1 ต่อ 1,000 การเกิดมีชีพ ปัจจัยเสี่ยง

ได้แก่ น�้ำหนักตัวน้อย เกิดก่อนก�ำหนด เพศชาย มารดาอายุ

น้อย สูบบุหรี่ โลหิตจาง ติดเชื้อทางเดินปัสสาวะ โรคติดต่อ

เพศสัมพันธ์และมีภาวะแทรกซ้อนจากการต้ังครรภ์  ปัจจัย

เสี่ยงด้านสิ่งแวดล้อม ได้แก่ ทารกหลับในท่านอนคว�่ำ ที่นอน

เบาะนุม่ อากาศร้อนและการระบายอากาศไม่ด ีกลไกท�ำให้เสยี

ชวีติเฉยีบพลนัยงัไม่ทราบแน่ชดั เช่ือว่าการควบคมุการท�ำงาน

ของระบบประสาทและหัวใจยังไม่สมบูรณ์ ร่วมกับปัจจัยด้าน

สิ่งแวดล้อม(9,10) 

		  4. Myocarditis ส่วนใหญ่เกดิจากการตดิเชือ้ไวรสัใน

กลุ่ม enterovirus adenovirus และ parvovirus โดยเฉพาะ

ไวรัส coxsackie ตั้งแต่อยู่ในครรภ์มารดา ทารกจะมีไข้ ดูดนม

น้อย ร้องกวน กระวนกระวาย ซีดเป็นพักๆ และเหงื่อออกมาก

ผิดปกติ บางรายอาจเสียชีวิตเฉียบพลัน การตรวจคลื่นไฟฟ้า

หวัใจ พบ low-voltaged  QRS complex หวัใจเต้นผดิจงัหวะ 

และ echocardiography พบการบบีตวัของกล้ามเนือ้หัวใจลด

ลง(11)  

	 	 5. การได้รับสารพิษหรือยาเกินขนาด ลักษณะที่

ท�ำให้สงสัยคือ มีเหตุชักจูงน�ำมาก่อน เช่น ปัญหาการเงินหรือ

ความรุนแรงในครอบครัว ควรแจ้งความต่อพนักงานสอบสวน

เพื่อตรวจห้องพักและสถานที่เกิดเหตุ สอบประวัติญาติ ผู้ใกล้

ชิดหรือผู้พบเห็น ทารกที่มีน�้ำตาลในเลือดต�่ำอาจเกิดจากยา

ลดระดับน�้ำตาลในเลือด รายท่ีอ่อนแรงอาจเกิดจากยากลุ่ม 

opioid, barbiturate หรอื benzodiazepine ท่ีกดการท�ำงาน

ของสมอง

		  ทารกรายนี้ พบตับโต น�้ำหนัก130 กรัม มากกว่าค่า

ปกติของทารกที่อายุครรภ์ 36 สัปดาห์ ซึ่งมีค่าเฉลี่ย 96.3 ± 

33.7 กรมั(12) การตรวจทางพยาธวิทิยาพบเมด็ไขมนัสะสมในไซ

โตพลาสซึมของเซลล์ตับทัว่ไปถึงร้อยละ 90  (microvesicular 

steatosis) บ่งชี้ว่าการสลายไขมันออกจากเซลล์ตับมีความผิด

ปกต ิท�ำให้เกิดการสะสมไขมนัในเซลล์ ซึง่พบได้ในโรคท่ีมีความ

ผดิปกตขิองไมโตคอนเดรยี หรอื organelle(13) ท�ำให้ไม่สามารถ

สร้างพลังงานจากกรดไขมันเพื่อใช้ในการด�ำรงชีพได้ ส่งผลให้

อณุหภมูกิายต�ำ่ น�ำ้ตาลในเลอืดต�ำ่ อ่อนแรง และหวัใจเต้นช้าลง
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จนเสียชวิีตในทีสุ่ด นอกจากนีก้ารตรวจทางพยาธวิทิยากไ็ม่พบ 

platelet fibrin thrombi ในหวัใจ ปอดและไต ทีบ่่งชีถ้งึภาวะ 

disseminated intravascular coagulation (DIC) ซึ่งพบได้

ใน sepsis การเสียชีวิตจาก FAOD ถือเป็นเหตุสุดวิสัยจากโรค

พนัธกุรรมเมตาบอลกิทีไ่ม่มผีูใ้ดป้องกนัได้ แม้ว่าจะให้การดแูล

รักษาตามมาตรฐานวิชาชีพแล้วก็ตาม

		  ข้อจ�ำกัดของกรณีศึกษานี้คือ ยังขาดผลการตรวจ

หาสารเมตาบอลิกทางห้องปฏิบัติการ เช่น plasma amino 

acid, serum ammonia, urine organic acids เป็นต้น เพื่อ

สนับสนุนการวินิจฉยัให้แม่นย�ำมากขึน้และใช้เป็นข้อมลูในการ

ให้ค�ำปรึกษาด้านพันธุกรรมแก่บิดามารดาในการมีบุตรคนต่อ

ไป ซึ่งในปัจจุบันการตรวจหาสารเมตาบอลิกดังกล่าวท�ำได้

เฉพาะในโรงพยาบาลมหาวิทยาลัยบางแห่งเท่านั้น  

สรุป

		  ทารกแรกเกิดอาจเจ็บป่วยและเสียชีวิตกะทันหันได้

จากโรคพันธุกรรมเมตาบอลิกชนิด FAOD โดยมีอาการแสดง

คือ อุณหภูมิกายและน�้ำตาลในเลือดต�่ำ ซึ่งไม่ตอบสนองต่อ

การให้ความอบอุ่นและการให้น�้ำตาลทางหลอดเลือดด�ำ การ

ตรวจทางพยาธิที่พบภาวะไขมันคั่งในเซลล์ตับช่วยสนับสนุน

การวินิจฉัย
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