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Introduction: Huntington's disease is the most common cause of hereditary chorea 

characterized by triad of movement disorders, mainly chorea, cognitive impairment, and 

psychiatric features. It is caused by an abnormal Cytosine-Adeninffiuanine (CAG) repeat 

expansion. The neuropathological f ea res  show progressive atrophy of the striatum and the 

frontal cortex. 

Objectives: To determine the specificity of the applause sign for diagnosing Huntington's 

disease in choreiform patients at King Chuialongkorn Memorial Hospital. 

Methods: Consecutive patients with the choreiform movements were studied. 

Demographic data, location and severity of chorea, additional abnormal movements, 

neurological signs, as well as the frontal assessment battery were collected. All patients were 

tested with applause sign by clapping three times as quickly as possible. Blood samplings were 

collected to analyze the CAG repeat lengths for Huntington's disease after permission. 

Results: Thirty-three patients were screened. There were 11 cases in the genetically 

confirmed Huntington's disease group and 22 cases in other choreiform disorders group. The 

specificity and sensitivity of the applause sign, which is used to distinguish Huntington's disease 

from other chorea disorders, were 81.8% and 9.1%, respectively. However, results of comparison 

failed to discriminate between both groups (P = 0.49). similar as the knee jerk (P = 0.20). anti- 

saccade tasks (P = 0.61). and frontai assessment battery (P = 0.65). 

Conclusions: The applause sign has high specificity and low sensitivity for diagnosis 

Huntington's disease in patients with choreic movements. These outcomes may result from small 

sample size. Moreover, the knee jerks, anti-saccade tasks, and frontal assessment battery are not 

tools good enough to separate Huntington's disease with other choreiform disorders as well. 
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กิตตกิรรมประกาศ 

วิทยานิพนธ์ฉบบันี ้สามารถส าเร็จลลุว่ง ไปด้วยดเีน่ืองมาจากความเมตตากรุณา
และการได้รับความช่วยเหลือเป็นอย่างดี จาก รองศาสตราจารย์ นายแพทย์ รุ่งโรจน์ พิทยศิริ  และ 
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เป็นอาจารย์ท่ีปรึกษาหลกัและอาจารย์ท่ีปรึกษาร่วมของการวิจยัครัง้นี ้ท่ีได้ เสียสละเวลาในการให้
ค าปรึกษาและค าแนะน าในการแก้ไขปัญหาตา่งๆเป็นอย่างดมีาโดยตลอด  ซึ่งผู้ วิจยัขอกราบขอบ 
พระคณุเป็นอย่างสงูไว้ ณ โอกาสนี ้

ขอขอบพระคณุอาจารย์ชนินทร์ ล่ิมวงศ์ ภาควิชาอายรุศาสตร์ โรงพยาบาลศิริราช 
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อีกทัง้พยาบาลและเจ้าหน้าท่ีในศนูย์รักษาโรคพาร์กินสนัและกลุม่โรคความเคลื่อนไหวผิดปกติ 
และตกึธนาคารกรุงเทพ ตกึภปร ท่ีให้ความร่วมมือในการเก็บข้อมลูเป็นอย่างดี และขอขอบคณุ
บคุคลท่ีส าคญัย่ิงในการศกึษาวิจยัครัง้นีค้ือ ผู้ป่วยและญาติผู้ดแูลทกุท่านท่ีสละเวลาอนัมีคา่มาให้
ข้อมลูแก่ผู้ วิจยั 

ผู้ วิจยัรู้สกึซาบซึง้ในความกรุณาของทกุท่านท่ีกลา่วมาข้างต้นตลอดจนผู้ ท่ีไมไ่ด้
กลา่วนามในท่ีนีซ้ึ่งมีสว่นช่วยเหลือให้งานวิจยัครัง้นีส้ าเร็จลงได้ด้วยดี  สดุท้ายนี ้ขอกราบขอบ 
พระคณุคณุพ่อ  คณุแม ่ และพ่ีชายท่ีคอยเป็นก าลงัใจตลอดมา  ขอขอบคณุแพทย์ประจ าบ้าน
ประสาทวิทยาทกุท่านท่ีได้ช่วยเหลือและให้ก าลงัใจเสมอมา 
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บทท่ี  1 
 

บทน า 

 

1.1 ความเป็นมาและความส าคัญของปัญหา 
การเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย (Chorea) เป็นการเคลื่อนไหวเร็วกว่าปกติที่เกิด อย่างไม่

มีแบบแผนแน่นอนและต่อเน่ือง ไม่สามารถควบคมุภายใต้จิตใจได้ สามารถเกิดที่บริเวณใบหน้า 
ล าตวั หรือแขนขา ดคูล้ายกับการ ฟ้อนร า สาเหตเุกิดจากโรคที่ถ่ายทอดทางพนัธุกรรมและโรคที่ไม่
ถ่ายทอดทางพนัธุกรรม โดยโรคฮันติงตนั (Huntington’s disease) เป็นโรคที่เกิดจากความเสื่อม
ของระบบประสาท ซึง่พบบ่อยที่สดุในกลุ่มที่ถ่ายทอดทางพนัธุกรรม (hereditary chorea) ใน
ผู้ ป่วยที่มาด้วยการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย ส่วนโรคที่ถ่ายทอดทางพนัธุกรรมอ่ืน พบได้น้อย 
สาเหตทุี่เกิดจากโรคที่ไม่ถ่ายทอดทางพนัธุกรรม เช่น จากยาหรือสารพิษ โดยเฉพาะยาที่เก่ียวข้อง
กับโรคทางจิตประสาทท าให้เกิดการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียได้บ่อย จากหลอดเลือดสมอง
ผิดปกติ จากการสร้างภมูิต้านทานต่อตวัเอง จากการติดเชือ้ จากระดบัฮอร์โมนที่ผิดปกติ เป็นต้น   

 
ตารางที่ 1.1 สาเหตขุองการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย 
 

1. Genetic causes 

 Huntington’s disease (HD) 

 Autosomal dominant HD-like syndrome 
o HD-like 1, 2 
o Spinocerebellar ataxia 1, 2, 3, 17 

 Autosomal recessive HD-like syndrome 
o HD-like 3 
o Chorea-acanthocytosis 
o Pantothenate-kinase associated neurodegeneration 
o Wilson’s disease 

 X-linked HD-like syndrome 

   



 
 

2 

o McLeod syndrome 

 Mitochondrial disorder 
2. Non genetic causes 

 Drug  

 Infectious: HIV, Toxoplasmosis, Progressive multifocal leukoencephalopathy 
(PML), Japanese encephalitis virus 

 Immunologic: Sydenham chorea, Systemic lupus erythematosus 

 Vascular  

 Hormonal: Chorea gravidarum, Hyperthyroidism 

 Metabolic-intoxication: Hypo/hyperglycemia, Hypo/hypernatremia, 
Hypo/hypercalcemia, Hypomagnesemia, Carbon monoxide poisoning 

 Miscellaneous: Brain anoxia, Posttrauma  
 
ถึงแม้โรคฮันติงตนัจะเป็นโรคที่พบได้ไม่บ่อยเท่ากับโรคอ่ืนที่ท าให้เกิดการเคลื่อนไหวผิด  

ปกติแบบโคเรีย แต่ความส าคญัอยู่ที่ โรคนีส้ามารถถ่ายทอดทางพนัธุกรรมไปสู่บุตรหลานแบบยีน
เด่น โดยมีอาการและอาการแสดงหลกั 3 อย่างซึง่ประกอบด้วย การเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย 
(chorea) ซึง่อาจจะรบกวนการด าเนินชีวิตประจ าวนัหรือหน้าที่การงาน ความบกพร่องในด้าน  
พทุธิปัญญา (cognitive impairment) หรือความผิดปกติทางจิตและพฤติกรรมโดยเฉพาะภาวะ
ซมึเศร้า (depression) ที่มีแนวโน้มจะฆ่าตวัตายสงูกว่าคนปกติ  [1-2] น าไปสู่การสญูเสียคณุภาพ
ชีวิตที่ดี ซึง่การวินิจฉัยโรคจากอาการและอาการแสดงท าได้ไม่ง่าย เน่ืองจากอาการดงักล่าวไม่มี
ความจ าเพาะ สามารถพบได้ในโรคอ่ืนอีกหลายโรค เช่น การเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียใน
โรคฮันติงตนักับสาเหตจุากยา เป็นต้น  อีกทัง้เกิดความล าบากในการรักษาผู้ ป่วยและการดแูลจาก
ผู้ดแูลผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัแต่ละราย ความผิดปกติทางพยาธิสรีรวิทยาของโรคฮันติงตนัเร่ิมเกิดที่  
striatum ประกอบด้วย caudate nucleus และ putamen ซึง่มีการเช่ือมโยงไปยังส่วนต่างๆของ
สมอง เช่น frontal cortex, subcortical area, thalamus และ basal ganglia [3-4] การ
วินิจฉัยโรคฮันติงตนัประกอบด้วย อาการและอาการแสดงทางคลินิก การตรวจทางรังสีวิทยา  และ
การตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์  โดยการตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์ เป็นการตรวจที่ส าคญัมาก เพ่ือใช้
ในการยืนยันการวินิจฉัยโรคฮันติงตนัซึง่ถือเป็น gold standard เพราะการวินิจฉัยโรคที่ถูกต้องมี
ความส าคญัทัง้ในเร่ืองการดแูลรักษาผู้ ป่วยและการดแูล สมาชิกในครอบครัวที่มีความเก่ียวข้อง
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ทางพนัธุกรรม แต่การตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์นัน้ มีข้อจ ากัดในหลายด้าน เช่น โรงพยาบาลที่
สามารถตรวจได้มีน้อย ไม่มาก ค่าใช้จ่ายในการตรวจค่อนข้างสงู มีความล าบากในการส่งเลือด
ตวัอย่างตรวจ เป็นต้น ดงันัน้จึงมีความพยายามที่จะศกึษาว่าการตรวจร่างกายหรือการทดสอบ
ทางจิตประสาทใดมีความจ าเพาะเพียงพอในการวินิจฉัยแยกโรคฮันติงตนัออกจากโรคอ่ืนที่ ท าให้มี
การเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย โดยอาศยัความเก่ียวข้องกันระหว่างการตรวจร่างกายหรือการ
ทดสอบทางจิตประสาทและทฤษฎีของพยาธิสภาพของโรคฮันติงตนั  ได้แก่ การทดสอบแอบพลอส-
ซายน์ การตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า การกลอกตาและการตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดงถึง
สมองกลีบฟรอนทลั เป็นต้น 

 

1.2 ค าถามของการวิจัย  

 ค าถามหลกั 

 การทดสอบแอบพลอสซายน์ในกลุ่มผู้ ป่วยสญัชาติไทยอายุตัง้แต่ 18 ปีขึน้ไปที่มีการ
เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียในโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ มีความจ าเพาะต่อโรคฮันติงตนัหรือไม่  

 ค าถามรอง 
 การตรวจร่างกายเก่ียวกับการตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า การกลอกตา ไปด้านตรงข้าม
กับสิ่งกระตุ้นและการตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดงถึงสมองกลีบฟรอนทลั มีความจ าเพาะต่อ
โรคฮันติงตนัหรือไม่ในกลุ่มผู้ ป่วยสญัชาติไทยอายุตัง้แต่ 18 ปีที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติ แบบโคเรีย 
ในโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ 

 

1.3 วัตถุประสงค์ของการวิจัย  

วัตถุประสงค์หลัก  เพ่ือศกึษาความจ าเพาะของการทดสอบแอบพลอสซายน์ส าหรับการ
วินิจฉัยโรคฮันติงตนัในผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย 

วัตถุประสงค์รอง  เพ่ือศกึษาความสมัพนัธ์ของการตรวจร่างกายเก่ียวกับการตอบสนอง
ของรีเฟล็กซ์ที่เข่า การกลอกตา ไปด้านตรงข้ามกับสิ่งกระตุ้นและการตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่
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แสดงถึงสมองกลีบฟรอนทลั กับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนัในผู้ ป่วยที่ มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบ 
โคเรีย 

 

1.4 ขอบเขตของการวิ จัย 
การศกึษาครัง้นีท้ าในผู้ ป่วยสญัชาติไทยอายุตัง้แต่ 18 ปีขึน้ไปที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติ

แบบโคเรียที่มารับการรักษาแบบผู้ ป่วยในหรือผู้ ป่วยนอกที่โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ ระหว่างเดือน
มีนาคม พ.ศ. 2553 ถึงเดือนสิงหาคม พ.ศ. 2553 

 

1.5 กรอบแนวความคิดในการวิจัย  

 

 

 

 

 

 

 

 

1.6 ค าส าคัญ 
Huntington’s disease 

 Applause sign 
 Frontal assessment battery  

 

Abnormal applause sign Impaired 
comprehension 

Executive 
dysfunction 

Disinhibition 

Apraxia 

Aphasia 

Delirium 
Huntington’s 

disease 
Impaired 

coordination 

Weakness  
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1.7 ค าจ ากัดความท่ีใช้ในการวิจัย  
1. Applause sign คือ การตรวจร่างกายโดยให้ผู้ ป่วยตบมือ 3 ครัง้โดยให้มือ 2 ข้าง

ประกบกันจนเกิดเสียง ท า ติดต่อกันด้วยความเร็ว ที่สดุเท่าที่ผู้ ป่วยสามารถท าได้ หลงัจากแพทย์
แสดงตวัอย่างให้เห็นและอธิบายจนผู้ ป่วยเข้าใจ รายงานผลของครัง้แรกที่ผู้ ป่วยท า ถ้า คนปกติจะ
สามารถตบมือได้เท่ากับ 3 ครัง้พอดี ถ้าผู้ ป่วยตบมือมากกว่า 3 ครัง้ ถือว่าผิดปกติ [5] 

 2. Huntington’s disease ประกอบด้วยอาการและอาการแสดงทางการเคลื่อนไหว
ผิดปกติ ความผิดปกติทางจิตและพฤติกรรม  และความผิดปกติทางพทุธิปัญญา ร่วมกับการตรวจ
ทางอณูพนัธุศาสตร์  พบว่า IT15 gene บนโครโมโซมที่ 4 มีจ านวนที่เรียงซ า้กันของสามนิวคลีโอ
ไทด์ (CAG repeat) มากกว่าหรือเท่ากับ 36 ยูนิต [6]  

 

1.8 วิธีด าเนินการวิจัย  
 1. เลือกผู้ ป่วยที่เข้ามาในโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย 
บริเวณส่วนใดส่วนหนึ่งของร่างกาย โดยผู้ วิจัยไม่ทราบการวินิจฉัยโรคมาก่อน  
 2. ผู้ วิจัยขอความยินยอมจากอาสาสมคัร และญาติสายตรงของอาสาสมคัรที่ห้องตรวจโรค
ผู้ ป่วยนอกหรือหอผู้ ป่วยก่อน ผู้ วิจัยอธิบายเก่ียวกับโรคฮันติงตนั โดยเน้นเร่ืองการถ่ายทอดทาง
พนัธุกรรมในลกัษณะยีนเด่น อาการของผู้ ป่วยโรคฮันติงตันระยะเร่ิมแรก ขัน้ตอนการวิจัยโดย
ละเอียดและตอบข้อสงสยัของอาสาสมคัรและญาติ จากนัน้ให้เวลาตดัสินใจโดยอิสระก่อนที่จะลง
นามให้ความยินยอม 
 3. ซกัประวติั เก่ียวกับ เพศ อายุ อายุขณะที่เร่ิมมีอาการ ระดบัการศกึษาโดยคิดเป็น
จ านวนปีที่ศกึษา และบันทกึข้อมลูลงในแบบรายงานผู้ ป่วยโครงการวิจัย  
 4. ตรวจร่างกายผู้ ป่วยทัง้ 4 ประเภท ดงัภาคผนวก ข ดงันี ้
 ให้ผู้ ป่วยตบมือ 3 ครัง้ติดต่อกันด้วยความเร็วที่สดุที่สามารถท าได้  หลงัจากแพทย์แสดงให้

ดกู่อน (Applause sign)  
 ผู้ ป่วยนั่งบนเก้าอี ้แล้วตรวจรีเฟล็กซ์ที่เข่าด้วยไม้เคาะเข่า ทีละข้าง (Knee jerk) 
 บอกให้ผู้ ป่วยมองไปด้านตรงข้ามกับค าสัง่ของแพทย์  (Anti-saccade-tasks)   
 การตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดงถึงสมองกลีบฟรอนทลั (Frontal assessment 

battery) ประกอบด้วย 6 หวัข้อดงันี  ้
o บอกค าที่ขึน้ต้นด้วย “ส” ให้มากที่สดุใน 1 นาที โดยยกเว้นช่ือคนหรือช่ือ เฉพาะ  
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o บอกความเหมือนของสิ่งต่อไปนี ้  ส้ม-กล้วย โต๊ะ-เก้าอี ้ดาวเรือง-กุหลาบ-มะลิ  
o ให้ผู้ ป่วยเคาะ 1 ครัง้ เมื่อแพทย์เคาะ 1 ครัง้ และไม่ต้องเคาะ เมื่อแพทย์เคาะ 2 
ครัง้  
o ให้ผู้ ป่วยเคาะ 2 ครัง้ เมื่อแพทย์เคาะ 1 ครัง้และเคาะ 1 ครัง้ เมื่อแพทย์เคาะ 2 
ครัง้  
o ให้ท าตามแพทย์ 3 รอบ “ทบุ-สบั-ตบ” บนโต๊ะตรวจ หลงัจากนัน้ท าเองอีก 3 
รอบ  
o ให้แพทย์แตะบนฝ่ามือผู้ทดสอบ 2 ข้าง ครัง้แรกไม่ต้องบอกอะไร ครัง้ที่สองบอก
ว่าไม่ต้องก ามือของแพทย์   

จากนัน้ลงคะแนนในแบบรายงานผู้ ป่วยโครงการวิจัย   
 5. ส าหรับการทดสอบแอบพลอสซายน์ ผู้ ป่วยบาง คนจะถูกถ่ายวีดีโอขณะตรวจไว้ เพ่ือให้ผู้
ร่วมท าวิจัยอีกหนึ่งท่านซึง่เป็นแพทย์ผู้ช านาญทางระบบประสาทมาดใูนภายหลงั ส่วนผู้ ป่วยบาง
คนจะถูกตรวจซ า้โดยผู้ ร่วมท าวิจัยในวนัเดียวกัน จากนัน้จะมีการลงผลของการทดสอบในแบบราย  
งานผู้ ป่วยโครงการวิจัย 

6. ซกัประวติัและตรวจร่างกายทางระบบประสาท ร่วมกับตรวจร่างกายที่เก่ียวข้องกับ การ
เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย พร้อมกับให้คะแนนตามความรุนแรงของการเคลื่อนไหวผิดปกติ
แบบโคเรีย (Abnormal Involuntary Movement Scale;AIMS) ตรวจสภาพสมองด้วยแบบทดสอบ 
Thai Mental State Examination อาการทางการเคลื่อนไหวผิดปกติที่เกิดร่วมกับการเคลื่อนไหว
ผิดปกติแบบโคเรีย โรคประจ าตวัอ่ืน และการรักษาที่ได้รับอยู่ในขณะนัน้ จากนัน้บันทกึข้อมลูลงใน
แบบรายงานผู้ ป่วยโครงการวิจัย  

7. เจาะเลือดผู้ ป่วยประมาณ 6-10 ซีซี โดยวิธีปราศจากเชือ้ ใส่ในหลอด EDTA เพ่ือส่ง
ตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์ส าหรับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนัที่หน่วยอณูพนัธุศาสตร์ คณะแพทย -
ศาสตร์ศิริราชพยาบาล มหาวิทยาลยัมหิดล  โดยผู้ ป่วยเดินทางไปเจาะเลือดตรวจที่โรงพยาบาล     
ศิริราชด้วยตนเอง  หรือเจาะเลือดที่โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ จากนัน้ส่งเลือดพร้อมใบร้องขอต รวจ
เลือดของโรงพยาบาลศิริราชใส่ซองพสัดกุันกระแทกไปทางไปรษณีย์ภายใน 24 ชั่วโมง หลงัจาก
งานวิจัยได้รับการพิจารณารับรองจากคณะกรรมการจริยธรรมการวิจัย 
 8. รวบรวมข้อมลูของผู้ ป่วย การตรวจร่างกาย รวมคะแนนของการตรวจทางประสาท
จิตวิทยาที่แสดงถึงสมองกลีบฟรอนทลัโดยมีคะแนนเต็ม 18 คะแนน และลงบันทกึผลการตรวจ
ทางอณูพนัธุศาสตร์เป็นจ านวนยูนิตของ CAG repeat 
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 9. ประเมินผลและรวบรวมข้อมลูที่ได้ มาท าการศกึษาหา ความจ าเพาะและความไวของ
การทดสอบแอบพลอสซายน์ในการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั รวมทัง้หาความสมัพนัธ์ของการตอบ  
สนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า การกลอกตาและการตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดงถึงสมองกลีบ  
ฟรอนทลักับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนัในผู้ ป่วยที่ มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย 

 

1.9 ข้อจ ากัดของการวิจัย  
1. ความชุกของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัในผู้ ป่วยที่ มีการเคลื่อนไหว ผิดปกติ แบบโคเรีย  ได้จาก

การเก็บข้อมลูในโร งพยาบาลจุฬาลงกรณ์ เพราะไม่มีคนศกึษาไว้ก่อนหน้านี ้ดงันัน้อาจจะท าให้
การศกึษานีไ้ม่เป็นตวัแทนที่ดีของประชากรทัง้หมดที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย 
 2. การตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดงถึงสมองกลีบฟรอนทลั ต้องอาศยัความร่วมมือ
ของผู้ ป่วยเป็นส าคญั ดงันัน้การตรวจ ผู้ ป่วยในช่วงบ่ายหลงัจากที่ผู้ ป่วยนั่งรอตรวจเป็นเวลานาน
อาจจะท าให้ความร่วมมือลดน้อยลงน าไปสู่ความแม่นย าของการทดสอบลดน้อยลงได้ 

3. การตรวจเลือดทางอณูพนัธุศาสตร์ส าหรับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนัจะต้องส่งไปตรวจที่
โรงพยาบาลศิริราช ซึง่อาจจะเกิดความผิดพลาดจากการเก็บ หรือการส่งต่อของเลือดตวัอย่าง ท า
ให้ข้อมลูทางอณูพนัธุศาสตร์อาจคลาดเคลื่อนได้ 

 

1.10 ประโยชน์ท่ีคาดว่าจะได้รับ  
1. ทราบการทดสอบใดที่ใช้ในงานวิจัยนีม้ีความจ าเพาะต่อโรคฮันติงตนั ซึง่อาจจะน าการ

ทดสอบนัน้มาเพ่ือใช้คดัแยกผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย ว่ารายใดจ าเป็นต้องตรวจ
ทางอณูพนัธุศาสตร์ส าหรับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนัเพ่ือยืนยันการวินิจฉัยโรค 
 2. ทราบความชุกของโรคฮันติงตนัในผู้ ป่วยที่ มีการเคลื่อนไหว ผิดปกติ แบบโคเรีย ใน
โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ในช่วงเวลาที่ท าการศกึษา 
 3. ทราบถึงความล าบากและระยะเวลาในการตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดงถึงสมอง
กลีบฟรอนทลั รวมถึงทราบข้อมลูในผู้ ป่วยสญัชาติไทย เน่ืองจากผู้ท าการศกึษาการตรวจทาง
ประสาทจิตวิทยาวิธีนีใ้นประเทศไทยมีไม่มากนัก 



 
 

8 

 4. สามารถประเมินความรุนแรงของความผิดปกติของ การตรวจทางประสาทจิ ตวิทยาที่
แสดงถึงสมองกลีบฟรอนทลั ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัและผู้ ป่วยอ่ืนที่ มีการเคลื่อนไหว ผิดปกติ แบบ
โคเรียซึง่จะน าไปสู่การดแูลรักษาตวัผู้ ป่วยเองและการให้ค าแนะน ากับญาติอย่างเหมาะสม 
 5. ทราบสาเหตขุองโรคต่างๆในผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย ที่เข้ามารับการ
รักษาในโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ในช่วงเวลาของการวิจัย 

 

1.11 อุปสรรคท่ีอาจเกิดขึน้ระหว่างการวิจัยและมาตรการในการแก้ไข  
 1. การเก็บเลือดส่งตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์ส าหรับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนัจ าเป็นจะต้อง
ส่งไปที่โรงพยาบาลศิริราช ถ้าไม่สามารถส่งภายใน 24 ชั่วโมงได้ เลือดของผู้ ป่วยควรถูกแช่ในตู้เย็น 
ไม่เช่นนัน้ผลการตรวจอาจจะผิดพลาดได้ ดงันัน้ตวัอย่างเลือดของผู้ ป่วยทกุรายจะส่งตรวจภายใน 
24 ชั่วโมงหรือให้ผู้ ป่วยเดินทางไปตรวจเลือดด้วยตนเองที่โรงพยาบาลศิริราช 
 2. ผู้ ป่วยบางรายไม่ยินยอมตรวจวินิจฉัยยืนยันโรคฮันติงตนั เพราะฉะนัน้การวินิจฉัยโรค
จึงใช้เพียงประวติัและตรวจร่างกายโดยแพทย์ผู้ช านาญเฉพาะสาขาการเคลื่อนไหวผิดปกติ อาจท า
ให้ข้อมลูที่ได้ไม่น่าเช่ือถือเพียงพอ จึงแก้ไขโดยพยายามเพ่ิมจ านวนตวัอย่างขึน้ 
 3. การเกิดอคติจากผู้ วิจัยเป็นผู้ท าการทดสอบเพียงผู้ เดียว อาจจะท าให้ผลการวิจัยไม่
น่าเช่ือถือ จึงแก้ไขโดยให้ผู้ ร่วมท าวิจัยที่ไม่ทราบการวินิจฉัยโรคมาก่อนลงคะแนนการตรวจร่างกาย
จากวีดีโอหรือตรวจด้วยตวัผู้ ร่วมท าวิจัยเองอีกครัง้  
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บทท่ี  2 
 

เอกสารและงานวิจัยที่เกี่ยวข้อง 

 

2.1 แนวคิดและทฤษฎี 
โรคฮันติงตนั (Huntington’s disease) มีอบุัติการณ์การเกิดโรคประมาณ 4-10 คนต่อ

ประชากรในทัว่โลก 100,000 คนโดยไม่แบ่งแยกเพศ [7] โดยจะพบมากในประชากรที่อาศยัอยู่
บริเวณทะเลสาบมาราไคโบของประเทศเวเนซุเอล่า มีอบุัติการณ์ถึง 2% เกาะในประเทศทาส
มาเนียและบางบริเวณในประเทศสกอตแลนด์ [8-10] ส่วนประชากรของประเทศฟินแลนด์ หรือ
นอร์เวย์พบอบุัติการณ์น้อย เช่นเดียวกับประชากรญ่ีปุ่ นที่มีอบุัติการณ์เพียง 0.5 คนต่อ 100,000 
คน [11] อตัราความชุกของโรคฮันติงตนัมีรายงานว่าอยู่ที่ 2-7 คนต่อประชากร 1,000,000 คนใน
แต่ละปี [12-13] เพศหญิงและเพศชายไม่มีความแตกต่างกันในแง่อบุัติการณ์ของโรค  [14] 
ส่วนข้อมลูในแง่อบุัติการณ์หรือความชุก ของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัในทวีปเอเชีย รวมทัง้ประเทศไทย 
ยังไม่มีผู้ศกึษาที่แน่ชัด อีกทัง้สดัส่วนของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั ต่อประชากรที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติ
แบบโคเรียนัน้ ยังไม่มีข้อมลูที่ถูกต้องน่าเช่ือถือ แต่จากการสืบค้นข้อมลูของคลินิคโรคพาร์กินสนั
และฐานข้อมลูจากโปรแกรมค้นหารหสัโรค (ICD-10) ของโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ในช่วงปี  พ.ศ. 
2551 พบว่า ผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัมีความชุกเท่ากับ 20 คนต่อผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบ
โคเรีย 100 คน  

 
อาการและอาการแสดงของโรคฮันติงตนั  
โรคฮันติงตนั เป็นโรคของการเสื่อมทางระบบประสาทที่ มีการด าเนินโรคเลวลงอย่างค่อย

เป็นค่อยไป มกัจะเร่ิมแสดงอาการในผู้ ใหญ่วยักลางคน อายุโดยเฉลี่ยประมาณ 35-45 ปี [15] 
ในขณะที่ผู้ ป่วยที่อายุน้อยกว่า 20 ปี หรือ juvenile Huntington’s disease และผู้ ป่วยที่อายุ
มากกว่า 60 ปี หรือ late-onset Huntington’s disease เป็นกลุ่มที่พบได้น้อย มีรายงานว่า อาจจะ
พบได้ในผู้ ป่วยที่อายุน้อยเพียง 2 ปีหรืออายุมากถึง 80 ปี [7, 9]  

อาการและอาการแสดงของโรคฮันติงตนัประกอบด้วยอาการหลกั 3 อาการ ได้แก่  
1. อาการผิดปกติทางการเคลื่อนไหว ซึง่ ส่วนใหญ่ผู้ ป่วยจะมาพบแพทย์ด้วยอาการ

เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียทัว่ร่างกายได้บ่อยถึง 90% [14] โดยเฉพาะใน
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ผู้ ป่วยวยักลางคน มกัจะเร่ิมที่ส่วนนิว้มือและนิว้เท้าก่อน จากนัน้ ลามมาที่บริเวณ
ใบหน้าและแขนขา ลกัษณะของโคเรียนั ้ นจะไม่สามารถควบคมุการเคลื่อนไหว
ผิดปกติของอวยัวะนัน้ได้ เช่น ยักคิว้ แลบลิน้ เคีย้วปาก บิดมือเหมือนก าลงัเต้นร า 
เป็นต้น และเมื่อให้ ผู้ ป่วยฝืนตวัเองเพ่ือที่จะคงท่าทางนัน้อยู่เป็นระยะเวลาหนึ่ง 
ผู้ ป่วยจะไม่สามารถท าได้เช่นกัน ลกัษณะเช่นนี ้ เรียกว่า motor impersistence 
ซึง่เป็นลกัษณะที่ค่อนข้างจ าเพาะกับโรคฮันติงตนัและสามารถบอกความรุนแรง
ของโรคได้ เน่ืองจากมีความสมัพนัธ์เชิงเส้นตรงกับการด าเนินโรค  [16] ในผู้ ป่วยที่
อายุน้อย บางครัง้อาจจะมาพบแพทย์ด้วยอาการเกร็งแข็งหรือเคลื่อนไหวช้าได้
บ่อยกว่าการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย แต่ถ้าโรคด าเนินไปถึงระยะท้าย 
อาการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียที่เกิดในระยะต้น จะเปลี่ยนเป็นเคลื่อนไหว
ช้าลงหรือมีอาการเกร็งแข็งมากขึน้เช่นกัน อาการแสดงที่อาจพบได้ในผู้ ป่วย
โรคฮันติงตนั เช่น พดูไม่ชัด รีเฟล็กซ์ไวกว่าปกติ โดยเฉพาะการตรวจรีเฟล็ก ซ์ที่เข่า 
ถ้าพบว่าหลงัจากเคาะด้วยไม้เคาะรีเฟล็กซ์ เข่าของผู้ ป่วย จะกระดกค้างไว้นาน
หลายวินาที ซึง่เป็นลกัษณะที่ค่อนข้างจ าเพาะกับโรคฮันติงตนัเช่นกัน  [17-18] 
การทรงตวัไม่ดีท าให้มีโอกาสล้มได้บ่อยถึง 60% [19] หรือความผิดปกติของ
ทกัษะการเคลื่อนไหว (apraxia) เป็นต้น การเคลื่อนไหวอีกรูปแบบหนึ่งที่เกิด
ความผิดปกติได้ตัง้แต่ในระยะแรกของโรคคือ การเคลื่อนไหวของตาผิดปกติ  โดย
จะพบหลากหลายรูปแบบ อาทิ ความเร็วในการกลอกตาช้าลง การเร่ิมที่จะกลอก
ตาเพ่ือตอบสนองต่อสิ่งกระตุ้นท าได้ลดลง เพ่ิมความผิดพลาดจากการมองไป
ด้านตรงข้ามต่อสิ่งกระตุ้น  [20-23]  

2. อาการผิดปกติทางจิตและพฤติกรรม สามารถพบได้ในทกุระยะของโรคและ
หลากหลายอาการโดยไม่มีลกัษณะจ าเพาะต่อโรคฮันติงตนั อาการที่พบบ่อย
ได้แก่ อาการซมึเศร้า  (30-40%) ซึง่น าไปสู่ความเสี่ยงต่อการฆ่าตวัตายเพ่ิมมาก
ขึน้ถึง 4-6 เท่า [1-2] อาการวิตกกังวล อาการหลงผิด โ ดยมกัจะเป็นความรู้สกึ
หวาดระแวงหรือประสาทหลอน พฤติกรรมที่ผิดปกติทัง้เฉ่ือยชา ไม่สนใจต่อ
สิ่งแวดล้อมหรือก้าวร้าวรุนแรง เป็นผลมาจากความผิดปกติของสมองกลีบ  
ฟรอนทลัเป็นหลกั [24]  

3. ความผิดปกติทางกระบวนการคิดหรือพทุธิปัญญา สามารถพบ ได้ตัง้แต่ก่อนที่
ผู้ ป่วยจะมีอาการผิดปกติทางการเคลื่อนไหว โดยมีความรุนแรงตัง้แต่น้อยไป
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จนถึงมาก เช่น ความคิดช้า การวางแผนไม่ดี การแก้ปัญหาหรือการตดัสินใจไม่
เหมาะสม การเรียนรู้บกพร่อง เป็นต้น บางครัง้เป็นสาเหตุให้ผู้ ป่วยถูกไล่ออกจาก
งาน ซึง่เป็นปัญหาส าคญัที่ น าผู้ ป่วยมาพบแพทย์ หรือน าไปสู่อาการที่รุนแรงมาก
ขึน้คือ กลุ่มอาการสมองเสื่อม ซึง่จะแตกต่างจากกลุ่มอาการสมองเสื่อมของ
โรคอลัไซเมอร์ ตรงที่ไม่ค่อยมีปัญหาในด้านความจ าหรือภาษา เพราะความ
ผิดปกติทางพยาธิสรีรวิทยาของโรคฮันติงตนัเร่ิม ต้นเกิดที่ส่วนคอเดตนิวเคลียส 
(caudate nucleus) และพตูาเมน (putamen) ซึง่มีการเช่ือมโยงไปยังสมองส่วน
อ่ืนหลายส่วน ได้แก่ ทาลามสั (thalamus) สมองส่วนใต้คอร์เท็กซ์ (subcortical 
area) และสมองกลีบฟรอนทลั (frontal lobe) [3-4] เป็นต้น โดยเฉพาะสมอง
กลีบฟรอนทลัเป็นส่วนส าคญัของอาการ ผิดปกติทางพทุธิปัญญา ทัง้อาการทาง
จิตหรือพฤติกรรมและพทุธิปัญญาบกพร่องนี ้ อาจจะเป็นอาการส าคญัที่สร้าง
ความยากล าบากในการดแูลผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัมากกว่าอาการ ผิดปกติทางการ
เคลื่อนไหว  

การด าเนินของโรคฮันติงตนัตัง้แต่เร่ิมแสดงอาการหรือวินิจฉัยโรคไปจนกระทัง่เสียชีวิต จะ
ใช้เวลาประมาณ 15-20 ปี [25] โดยในระยะท้ายของโรค ผู้ ป่วยจะมีอาการกลืนล าบาก ส าลกับ่อย 
ทรงตวัไม่ได้ เกร็งแข็งมาก และสมองเสื่อม ขัน้รุนแรง ส่วนสาเหตทุี่ท าให้ผู้ ป่วยเสียชีวิตบ่อยที่สดุคือ 
ปอดติดเชือ้จากการส าลกั  

 
สาเหตแุละการเกิดพยาธิสภาพ 
โรคฮันติงตนัเกิดจากความผิดปกติของจ านวนที่ซ า้กันของการเรียงสามนิวคลีโอไทด์ที่ช่ือ 

ไซโตซีน (cytosine) อาดีนีน (adenine) กัวนีน (guanine) หรือเรียกว่า CAG repeat โดยนิวคลีโอ-
ไทด์นีอ้ยู่บนยีน IT15 ของโครโมโซมที่ 4 ตรงต าแหน่ง 4p16.3 เมื่อมีความยาวของ CAG repeat 
มากกว่าปกติ จะท าให้การสร้างโปรตีนฮันติงติน  (huntingtin) ผิดปกติไป โดยโปรตีนฮันติงตินนีพ้บ
ได้ในมนษุย์ทกุคนและอยู่ในหลายต าแหน่งของร่างกาย จะพบมากที่สมองและอณัฑะ [26-27] แต่
ในปัจจุบันยังไม่ทราบหน้าที่ของโปรตีนฮันติงตินอย่างแน่ชัด เมื่อโปรตีน ฮันติงตินมีการเปลี่ยน 
แปลงคณุลกัษณะไป (mutant huntingtin) ก็สามารถท าให้เกิดโรคฮันติงตนัได้ เรียกความผิดปกติ
นีว่้า “Toxic gain of function” คนปกติจะมีจ านวนของ CAG repeat อยู่ในช่วง 6-34 ยูนิต โดย
จ านวน CAG repeat ที่มากกว่า 28 จะเกิดความไม่เสถียร สามารถน าไปสู่การเพ่ิมขึน้ของจ านวน 
CAG repeat ในภายภาคหน้าได้ (73%) ส่วนที่เหลือ จ านวนจะลดลง [28-29] และถ้าจ านวนของ 
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CAG repeat อยู่ในช่วง 35-39 ยูนิต มีโอกาสที่จะเกิดโรคได้ในบางราย โดยจะแสดงอาการของโรค
ที่อายุค่อนข้างมาก ถ้าจ านวนของ  CAG repeat มากกว่า 40 ยูนิต จะท าให้เกิดโรคฮันติงตนัและ
แสดงอาการของโรคทกุราย [30] หลายการศกึษามีความเห็นสอดคล้องกัน ว่า ความสมัพนัธ์
ระหว่างจ านวน CAG repeat กับอายุที่เร่ิมเกิดอาการของผู้ ป่วยเป็นลกัษณะผกผันกันอย่างมี
นัยส าคญั หมายความถึง ในรายที่ผู้ ป่วยมีจ านวนของ CAG repeat ที่ยาวมาก ผู้ ป่วยรายนัน้จะ
เร่ิมแสดงอาการของโรคตัง้แต่อายุน้อย โดยเฉพาะอย่างย่ิงเมื่อมีการถ่ายทอดยีนผิดปกตินีผ่้านทาง
บิดา [31] ลกัษณะเช่นนีเ้รียกว่า anticipation และการศกึษาส่วนใหญ่พบว่าจ านวนของ CAG 
repeat ไม่มีความสมัพนัธ์กับความรุนแรงของโรคหรือการด าเนินของโรค  [32-34] 

 

 
 

รูปภาพที่ 2.1 แสดงความสมัพนัธ์ระหว่างจ านวน CAG repeat และอายุที่เร่ิมแสดงอาการ  [35] 
 

พยาธิสภาพของโรคฮันติงตนั เร่ิม ต้นเกิดขึน้ที่เซลล์ประสาทขนาดกลาง (medium-sized 
spiny neurons) ของเซลล์ในสมองส่วน caudate nucleus และ putamen ที่ค่อยๆเสื่อมลงจาก
ด้านล่างขึน้ไปสู่ด้านบนของเส้นทางทางอ้อม (indirect pathway) ในวงจรเบซอลแกงเกลีย (basal 
ganglia circuitry) ซึง่เป็นส่วนที่ไวต่อการเกิดโรคฮันติงตนั [3, 7] โดยเส้นทางนีจ้ะไปเช่ือมต่อกับ
สมองส่วน globus pallidus externa และ subthalamic nucleus ส่งผลท าให้สมองส่วน 
thalamus ไปกระตุ้นสมองบริเวณ frontal lobe มากขึน้ จึงแสดงอาการออกมาในรูปแบบของการ
เคลื่อนไหวมากกว่าปกติเป็นลกัษณะโคเรีย ร่วมกับมีความผิดปกติทางจิต อารมณ์ พฤติกรรม และ
พทุธิปัญญาจากผลของสมองส่วน frontal lobe อีกทัง้ใน basal ganglia circuitry ยังคงมีการ
เช่ือมโยงต่อไปที่สมองส่วนลิมบิก ไฮโปทาลามสั คอร์เท็กซ์ส่วนอ่ืนๆ ก้านสมองและไขสนัหลงัร่วม
ด้วย [3, 20]     
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รูปภาพที่ 2.2 แสดงการเปลี่ยนแปลงใน basal ganglia circuitry ระหว่างคนปกติและผู้ ป่วยโรคฮัน
ติงตนั [20]  
 

การตรวจรังสีวินิจฉัย   
ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัระยะแรก อาจจะไม่พบความผิดปกติ เมื่อได้รับการตรวจทางรังสี

วินิจฉัยของสมอง เช่น เอ็กซเรย์คอมพิวเตอร์ (computerized tomography;CT) หรือ เอ็กซเรย์
คลื่นแม่เหล็ก (magnetic resonance imaging;MRI) จนกระทัง่ระยะของโรคด าเนินถึงช่วงกลาง
จะพบว่ามีการฝ่อตวัของสมองส่วน striatum ทัง้ caudate nucleus และ putamen เป็นลกัษณะ
ส าคญั ร่วมกับมีการเพ่ิมขนาดของ frontal horn ของ lateral ventricle ทัง้สองข้าง [36] ปัจจุบันมี
การศกึษาด้วยเทคโนโลยีที่พฒันาก้าวหน้าขึน้ เช่น การตรวจ functional MRI หรือ positron 
emission tomography (PET) scan หรือ MRI ที่สามารถวดัปริมาตรของ caudate nucleus ได้
อย่างละเอียด ดงัเช่น การศกึษาของ Aylward และคณะพบว่า การฝ่อของ caudate nucleus และ 
putamen จะเกิดขึน้ตัง้แต่ก่อนที่ผู้ ป่วยจะแสดงอาการผิดปกติทางการเคลื่อนไหว ประมาณ 9-20 
ปี [37-38] โดยปริมาตรของการฝ่อจะสมัพนัธ์กับระยะเวลาของการด าเนินโรคและความรุนแรง
ของความบกพร่องทางพทุธิปัญญา [39] เมื่อศกึษาการฝ่อในระยะยาว อตัราการฝ่อลงของ 
striatum อาจจะมีความเก่ียวข้องกับอาการทางระบบประสาทและความยาวของจ านวน  CAG 
repeat [40-42] นอกจากนีค้วามผิดปกติทางรังสีวิทยา จะพบ การบางลงของสมองในกลีบต่างๆ
ของซีรีบรัมตรงชัน้คอร์เท็กซ์ (cerebral cortex) ร่วมด้วย โดยเฉพาะต าแหน่งของ sensorimotor 
บริเวณ frontal lobe ที่มกัจะโดนกระทบมากที่สดุ [43] ส่วนใหญ่จะเกิดในระยะท้ายของโรค 
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รูปภาพที่ 2.3 แสดงการฝ่อของ caudate nucleus ทัง้สองข้างของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั จาก การ
ตรวจ magnetic resonance imaging coronal view ของสมอง 

 
ลกัษณะทางประสาทพยาธิวิทยา 
ในแง่ประสาทพยาธิวิทยาของโรคฮันติงตนั จะพบลกัษณะของการสญูเสียของเซลล์

ประสาทไปในต าแหน่งที่ค่อนข้างจ าเพาะ โดยส่วนที่เกิดความผิดปกติชัดเจนที่สดุคือ striatum เมื่อ
ศกึษาทางพยาธิวิทยาด้วยตาเปล่าจะพบมีการฝ่อของสมองส่วน caudate nucleus และ 
putamen เมื่อศกึษาด้วยกล้องจุลทรรศน์ พบว่ามี การเสียไปของเซลล์ประสาท อีกทัง้มีการเพ่ิม
ปริมาณของ astrocytes และ microglias ร่วมกับพบการบางลงของ cerebral cortex และเซลล์
ประสาทเสียไปบริเวณ cortex ด้วย ลกัษณะทางพยาธิวิทยาที่ส าคญัของโรคฮันติงตนัคือ พบ ก้อน
โปรตีนในนิวเคลียส (intranuclear inclusion bodies) เมื่อย้อมพิเศษ จะติดส่วนของโปรตีนที่
ผิดปกติ เช่น mutant huntingtin เป็นต้น [44] 

   
การวินิจฉัยโรคฮันติงตนั  
โรคฮันติงตนัสามารถวินิจฉัยจากอาการและอาการแสดงทางคลินิก โดยมีอาการส าคญั  

อนัได้แก่ อาการทางการเคลื่อนไหว อาการทางจิต หรือพฤติกรรม และอาการทางพทุธิปัญญา  
ร่วมกับประวติัครอบครัวที่มีญาติสายตรงป่วยเป็นโรคฮันติงตนั เพราะ โรคนีส้ามารถถ่ายทอดทาง
พนัธุกรรมแบบยีนเด่น เมื่อท าการตรวจทางรังสีวินิจฉัยของสมอง แล้วพบมีการฝ่อตวัของ  caudate 
nucleus จะเป็นการตรวจวินิจฉัยเพ่ิมเติมที่ช่วยในการวินิจฉัยโรคได้เช่นกัน ในปัจจุบันการตรวจ
พิเศษทางอณูพนัธุศาสตร์มีความส าคญัมากส าหรับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั  หลงัจากที่มีการ
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ค้นพบยีนที่เป็นสาเหตขุองโรคฮันติงตนัในปี  ค.ศ. 1983 [45] และการค้นพบความผิดปกติของ  
CAG repeat ที่มีความยาวมากกว่าปกติและไม่เสถียร จน ท าให้เกิดการสร้างโปรตีนที่ผิดปกติและ
น าไปสู่การเกิดโรคฮันติงตนั ในปี ค.ศ. 1993 [46] ซึง่ความรู้ที่ส าคญัเหล่านี ้ น าไปสู่การวิเคราะห์หา
ความผิดปกติในสารพนัธุกรรมหรือดีเอ็นเอ (DNA) ที่สกัดมาจากเม็ดเลือดขาวในเลือดของมนษุย์  
แสดงผลออกมาเป็นจ านวนยูนิตของ CAG repeat 

จุดประสงค์หลกัของการตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์  ประกอบด้วย 
1. ส าหรับการวินิจฉัยเพ่ือยืนยันโรคหรือคดัโรค ฮันติงตนัออก 
2. เพ่ือหาพาหะที่มียีนของโรคฮันติงตนัในครอบครัวในขณะที่ยังไม่มีอาการ  
3. ตรวจขณะตัง้ครรภ์เพ่ือหาพาหะที่มียีนของโรคฮันติงตนั  

การศกึษาของ Berry Kremer และคณะ ในผู้ ป่วยที่มีอาการทางคลินิกสงสยัโรคฮันติงตนั
ร่วมกับประวติัครอบครัว จ านวน 1007 คน พบว่า ค่าความไว (sensitivity) ของการตรวจ CAG 
repeat เท่ากับ 98.8% (95% CI,97.7-99.4%) โดยจ านวน CAG repeat ของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั 
995 คนอยู่ระหว่าง 36-121 ยูนิต ส่วนค่าความจ าเ พาะ (specificity) เท่ากับ 100% (95% 
CI,95.2-100%) [6] ซึง่ถือได้ว่า การตรวจหาจ านวน CAG repeat ในผู้ ป่วยที่มีอาการทางคลินิก
เข้าได้กับโรคฮันติงตนัมีความไวและความจ าเพาะสงู มาก  

 
การรักษาโรคฮันติงตนั  
ในปัจจุบัน ยาที่ใช้ช่วยในการชะลอการด าเนินโรคฮันติงตนั (neuroprotection) ยังมี

หลกัฐานไม่เพียงพอ เช่น coenzyme Q10, minocycline, unsaturated fatty acids, riluzole, 
remacemide, alpha-tocopherol เป็นต้น [47-52] ดงันัน้ยาที่ใช้เป็นส่วนใหญ่ในปัจจุบัน 
เป้าหมายหลกั คือ ใช้ในการรักษาตามอาการของโรค ซึง่มีบางรายจะได้รับประโยชน์จากการลด
การเคลื่อนไหวที่มากกว่าปกติ หรือการเพ่ิมคณุภาพชีวิต และความปลอดภยัของชีวิต [53-55] 
ได้แก่ 

 อาการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย ผู้ ป่วยควรจะได้รับการรักษาต่อเมื่ออาการ
เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียนัน้รบกวนการด ารงชีวิตประจ าวนัหรืออาชีพการ
ท างาน ยาที่มีการศกึษาว่าได้ผลในการลดการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย 
ชัดเจนที่สดุ คือ tetrabenazine [56-58] ซึง่อยู่ในกลุ่ม dopamine depleter 
agents เป็นยาตวัเดียวที่ถูกยอมรับโดยองค์การอาหารและยาแห่งประเทศ
สหรัฐอเมริกา (FDA) แต่ยังไม่มียากลุ่มนีใ้นประเทศไทย ยาอีกกลุ่มหนึ่ง เช่น 
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dopamine blocking agents ทัง้กลุ่ม typical antipsychotics ได้แก่ 
haloperidol, fluphenazine, pimozide และกลุ่ม atypical antipsychotics 
ได้แก่ olanzapine เป็นยาที่มีการน ามาใช้บ่อย แต่หลกัฐานของผลการศกึษายัง
ไม่แน่ชัด [59] ผลข้างเคียงของยาทัง้สองกลุ่มนีท้ี่ส าคญัคือ ท าให้มีอาการ ง่วงซมึ  
พาร์กินโซนิซึม่ หรือภาวะ metabolic syndrome ได้ ดงันัน้อาจจะต้องมีความ
ระมดัระวงัในการใช้ยากลุ่มดงักล่าว เน่ืองจากผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัในระยะหลงัจะ
เปลี่ยนแปลงจากอาการโคเรียไปเป็นอาการเกร็งแข็งหรือเคลื่อนไหวช้า จึงน าไปสู่
การปรับลดขนาดยาลงในภายหลงั ในผู้ ป่วยที่อายุมาก อาจพิจารณาเลือกยา  
กลุ่ม  atypical antipsychotics ก่อนยากลุ่ม typical antipsychotics เพราะมี
ผลข้างเคียงน้อยกว่า ส าหรับยากลุ่มอ่ืนได้แก่ กลุ่ม NMDA antagonists, 
dopaminergic agents และ GABA agonists ยังมีหลกัฐานจ ากัดอยู่  

 อาการซมึเศร้า ความส าคญัอยู่ที่การสืบค้นและการรักษาภาวะซมึเศร้า โดย
อาจจะต้องมีการร่วมมือกันระหว่างแพทย์ที่ดแูลผู้ ป่วยกับจิตแพทย์ในรายที่มี
อาการรุนแรง ข้อมลูของการศกึษาอาจจะยังไม่ชัดเจนในปัจจุบัน แต่ พบว่า
ผลการรักษาภาวะซมึเศร้าของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัตอบสนองค่อนข้างดีต่อยาต้าน
ซมึเศร้า ยา ที่สามารถเลือกใช้ได้ ได้แก่ tricyclic antidepressant, serotonin 
selective reuptake inhibitors (SSRI) [60-61] ถ้าการรักษาด้วยยาไม่ได้ผล 
อาจพิจารณา electroconvulsive therapy [62]  

 ความผิดปกติของพฤติกรรม เช่น อาการก้าวร้าว ถ้าอาการดงักล่าวท าให้เกิด
ปัญหากับการดแูลผู้ ป่วย พิจารณาการรักษาด้วย ยากลุ่ม antipsychotics เช่น 
haloperidol [63] หรือ olanzapine [64] เป็นต้น หรือภาวะน่ิงเฉยไม่สนใจ
สิ่งแวดล้อม ซึง่เป็นปัญหาส าคญัที่ท าให้หน้าที่การงานของผู้ ป่วยถดถอย การ
รักษาภาวะนีท้ าได้ค่อนข้างยาก อาจจะ เลือกใช้ยาต้านซมึเศร้าโดยเฉพาะกลุ่ม
SSRI [65]  

 ภาวะสมองเสื่อม ในปัจจุบันยังไม่มีหลกัฐานเพียงพอที่จะสรุปได้ว่า ยาในกลุ่ม 
cholinesterase inhibitor จะได้ประโยชน์ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัที่มีปัญหาด้าน
พทุธิปัญญาบกพร่อง ดงันัน้การพิจารณาเลือกยากลุ่มนี ้อาจจะค านึงถึงผู้ ป่วย
เป็นรายๆไป  
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2.2 เอกสารและงานวิจัยท่ีเก่ียวข้อง   
อาการและอาการแสดงของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั  ตัง้แต่อาการผิดปกติของการเคลื่อนไหว 

อาการทางจิตและพฤติกรรม และอาการทางพทุธิปัญญา เป็นผลมาจากความผิดปกติทางพยาธิ
สรีรวิทยาและพยาธิวิทยาในแต่ละต าแหน่งของสมอง ส่วนของสมองที่เกิดความผิดปกติที่แตกต่าง
กันในผู้ ป่วยโรคฮันติงตันแต่ละคน จะท าให้อาการแสดงทางคลินิกมีความแตกต่างกันออกไปด้วย 
อีกทัง้ความรุนแรงและการด าเนินของโรคก็มีผลต่ออาการของผู้ ป่วย เช่นกัน 

ในโรคฮันติงตนั สมองส่วนที่เกิดความผิดปกติ เร่ิมต้นที่สมองส่วน striatum มีการเช่ือมโยง
การท างานไปสู่สมองส่วนอ่ืนหลายต าแหน่ง เกิดเป็นวงจรที่ส าคญัต่อการแสดงอาการของโรคคือ 
วงจร cortico-striato-thalamo-cortical ซึง่ประกอบด้วยสมองส่วน cerebral cortex โดยเฉพาะ
สมองกลีบฟรอนทลั basal ganglia และ thalamus เป็นผลให้ผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัอาจจะมีอาการ
แสดงที่เก่ียวข้องกับสมองส่วนต่างๆเหล่านี ้   

 
การทดสอบ applause sign ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั 
การตบมือ (Applauding) เป็นพฤติกรรมที่ต้องใช้โปรแกรมการเคลื่อนไหวสอดคล้องกัน

ของมือสองมือประสานกัน โดยอายุเฉลี่ยที่เด็กจะสามารถตบมือได้ คือ อายุ 11 เดือน [66-67]  เมื่อ
ปี ค.ศ. 1995 Dubois และคณะ ได้ศกึษาการตรวจร่างกายช่ือ “signe de l’applaudissement” 
เป็นการทดสอบความสามารถในการตบมือ ต่อเน่ืองติดต่อกันสามครัง้ตามค าสัง่ของผู้ ตรวจด้วย
ความเร็วที่สดุที่สามารถท าได้  ในผู้ ป่วยรายหนึ่งที่มีความผิดปกติที่ caudate nucleus ข้างขวาโดย
สาเหตเุกิดมาจากหลอดเลือดสมองตีบ [68] พบว่า มีความผิดปกติจากการตรวจร่างกายนี ้ อาจจะ
เป็นผลมาจากความบกพร่องของความสามารถในการหยุดการเคลื่อนไหวที่ก าลงัด าเนินอยู่ได้ โดย
เช่ือว่าความผิดปกตินีค่้อนข้างจ าเพาะกับพยาธิสภาพของวงจรภายในเบซอล แกงเกลีย ของสมอง 
(striatopallidal pathway) [5] และมกัพบในโรคที่เป็นความเสื่อมทางระบบประสาท  ดงัเช่น โรค 
progressive supranuclear palsy (PSP) ที่มีคนท าการศึกษามากที่สุด ซึง่เป็นโรคที่มีพยาธิสภาพ
ในส่วนของ basal ganglia ที่เช่ือมต่อกับสมองส่วนกลีบฟรอนทลัเช่นกัน เป็นต้น 

 Dubois และคณะ ท าการศกึษาในผู้ ป่วย PSP จ านวน 42 คน ผู้ ป่วย Parkinson’s 
disease (PD) จ านวน 17 คน และ ผู้ ป่วย frontotemporal dementia (FTD) จ านวน 24 คน ที่
วินิจฉัยโรคจากอาการทางคลินิกตรงตามหลกัเกณฑ์ของโรคทัง้สาม ในปี ค .ศ. 2005 พบว่า ความ
ผิดปกติของการทดสอบ applause sign เกิดเฉพาะในกลุ่มผู้ ป่วย PSP เท่านัน้ คิดเป็น 71.4% ซึง่
ท าให้เช่ือว่าการทดสอบ applause sign อาจจะสามารถช่วยแยกโรคระหว่างโรค PSP ออกจาก
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โรค PD และพยาธิสภาพของการทดสอบนีเ้ก่ียวข้องกับสมองส่วนใต้คอร์เท็กซ์  (subcortical area) 
เป็นหลกั อีกทัง้พบว่าความผิดปกติของการทดสอบ applause sign ไม่สมัพนัธ์กับความรุนแรง
จากการทดสอบทางจิตประสาท (neuropsychological tests) ด้วย [69]  

การศกึษาประเภท case control ของ Laura และคณะ รายงานในปี ค.ศ. 2008 ต้องการ
ที่จะศกึษาค่าความไวและค่าความจ าเพาะของ การทดสอบ applause sign ในกลุ่มผู้ ป่วยพาร์กิน
โซนิซึม่ ได้แก่ PSP PD multiple system atrophy (MSA) corticobasal degeneration (CBD) 
และได้รวมผู้ ป่วยโรค Huntington’s disease (HD) ด้วยเน่ืองจากต้องการอธิบายความผิดปกติ
ของการทดสอบ applause sign ในแง่ของสมองส่วนกลีบฟรอนทลั ผลการศกึษาพบว่า ในผู้ ป่วย
ทัง้หมด 96 คนและกลุ่มควบคมุ 21 คน การ ทดสอบ applause sign มีค่าความไวและ
ความจ าเพาะสงูที่สดุในกลุ่มผู้ ป่วยโรค CBD คือ 77.8% และ 66.7% ตามล าดบั และเมื่อเทียบกับ
กลุ่มควบคมุพบว่าการทดสอบ applause sign มีค่าความจ าเพาะเท่ากับ 100% ในการแยก
ระหว่างผู้ ป่วยที่มีความผิดปกติของ basal ganglia และคนปกติ ส่วนในกลุ่มผู้ ป่วยทัง้หมดพบว่า 
ในกลุ่มผู้ ป่วยโรค CBD ผลการทดสอบ applause sign มีความแตกต่างจากกลุ่มผู้ ป่วย PD (P < 
0.005) และ HD (P < 0.005)  อย่างมีนัยส าคญัทางสถิติ และพบว่า การทดสอบ applause sign 
ยังไมส่ามารถแยกกลุ่มผู้ ป่วย PSP ออกจากกลุ่มโรคพาร์กินโซนิซึม่อ่ืนๆได้ การศกึษานีเ้ป็นเพียง
การศกึษาเดียวที่ใช้การทดสอบ applause sign ในผู้ ป่วย HD ท าให้ทราบว่า ค่าความไวของการ
ตรวจนีเ้ท่ากับ 20.0% และค่าความจ าเพาะเท่ากับ 58.5% [70] 

 
ตารางที่ 2.1 แสดงค่าความไว ความจ าเพาะ และ positive predictive value ของการทดสอบ 
applause sign เปรียบเทียบระหว่างกลุ่มผู้ ป่วยโรคพาร์กินโซนิซึม่และโรคฮันติงตนั 
 

Patients Sensitivity (%) Specificity (%) Positive predictive 
value (%) 

PD 12.5 49.0 10.3 
CBD 77.8 66.7 24.1 
MSA 53.9 64.5 24.1 
PSP 52.6 66.1 34.5 
HD 20.0 58.5 6.9 

      



 
 

19 

จากการศกึษาในอดีตเช่ือว่า การ ทดสอบ applause sign จ าเพาะกับโรคที่เป็นความเสื่อม
ทางระบบประสาท แต่มีรายงานผู้ ป่วยปี ค.ศ. 2008 โดย David และคณะ พบว่า การ ทดสอบ 
applause sign ผิดปกติเกิดขึน้ในผู้ ป่วยที่มาด้วยอาการสบัสนช่วงสัน้ๆ โดยมีเร่ืองปวดศีรษะและ
ภาวะซมึเศร้าเป็นประวติัอดีต ตรวจ MRI สมองพบความผิดปกติที่ right striatum, left frontal 
และ bilateral white matter regions ซึง่ให้การวินิจฉัยเป็นโรคมะเร็งต่อมน า้เหลืองชนิด large B 
cell จากการตรวจพยาธิวิทยาของต่อมน า้เหลือง  และหลงัจากรับการรักษาด้วยยาเคมีบ าบัด ผล
การทดสอบ applause sign กลบัสู่ปกติ โดยอาการแสดงที่บ่งบอกความผิดปกติของสมองส่วน  
ฟรอนทลัดีขึน้บางส่วน แต่  MRI ของผู้ ป่วยดีขึน้เพียงเล็กน้อย โดยเป็นรายงานผู้ ป่วยครัง้แรกที่พบ
ความผิดปกติของการทดสอบ applause sign ในผู้ ป่วยที่ไม่ได้เป็นโรคที่เกิดจากความเสื่อมทาง
ระบบประสาท จึงเช่ือว่าความผิดปกติของการทดสอบ applause sign เป็นผลมาจากความ
ผิดปกติของวงจร fronto-subcortical [71]  

การตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่าในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั  
ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั สามารถตรวจพบภาวะรีเฟล็กซ์ไวมากกว่าปกติ  (hyper-reflexia) ได้

เน่ืองจากมีการเสียของเซลล์ประสาทที่เก่ียวข้องกับการเคลื่อนไหว (pyramidal neuronal loss) 
นอก จากนั น้ ยังพบว่ามีลกัษณะของรีเฟล็กซ์ที่จ าเพาะ ต่อผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัด้วย  รายงานครัง้แรก
โดย Bing ในปี ค.ศ. 1932 เก่ียวกับการตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่าในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั โดย
พบว่าผู้ ป่วยจะเหยียดขาเกร็งอยู่นานหลายวินาที  อาจจะเป็นข้างเดียวหรือสองข้างก็ได้  เรียก
ลกัษณะนีว่้า Hung-up knee jerk (HUJK) ซึง่เป็นผลมาจากการหดเกร็งค้างของกล้ามเนือ้ 
quadriceps femoris [18 72]   

Timothy Brannan ศกึษาการตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัจ านวน 
31 คน ในปี ค .ศ. 2002 พบว่า ผู้ ป่วย 11 คน ที่มี HUKJ คิดเป็น 35.5% โดยอายุเฉลี่ยของผู้ ป่วย
อยู่ที่ 45 ปี ระยะเวลาของโรคเฉลี่ย 10 ปี ผู้ ป่วยทกุคนอยู่ในระยะท้ายของโรค ผู้ ป่วยจ านวน  9 คน
มีความผิดปกติของ HUJK ทัง้สองข้าง และไม่สมัพนัธ์กับความรุนแรงของอาการโคเรีย  เช่ือว่า
อาจจะเป็นผลของความตงึตวัในกล้ามเนือ้ quadriceps มากขึน้ โดยเป็นส่วนหนึ่งของรีเฟล็กซ์ที่มี
ต้นก าเนิดมาจากสมองส่วน subcortical หรือ basal ganglia [17] 

 
การตรวจการกลอกตาของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั  
ความผิดปกติของการกลอกตาสามารถพบ ได้บ่อยในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัตัง้แต่ระยะที่ เพ่ิง

เร่ิมแสดงอาการไปตลอดระยะของโรค โดยมีความหลากห ลายของอาการแสดง เช่น การเร่ิมกลอก
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ตาไปตามสิ่งกระตุ้น ด้วยอตัราเร็วที่ ช้า ระหว่าง ที่พยายามกลอกตาไปมองสิ่งกระตุ้นท าด้วย อตัรา 
เร็วที่ช้ากว่าปกติ ความผิดพลาดสงูในการมองไปด้านตรงข้ามกับสิ่งกระตุ้น การ ที่ไม่สามารถจ้อง
มองสิ่งกระตุ้นค้างไว้ เป็นต้น  [20-21 73-74]  

การกลอกตาอย่างเร็วเพ่ือน าภาพที่สนใจไปตกอยู่บนจอประสาทตา เรียกว่า Saccades มี
ความเก่ียวข้องกับส่วนของสมองหลายบริเวณ แบ่งได้เป็น 2 ประเภทใหญ่ ได้แก่  

1. Reflexive saccades ถูกกระตุ้นจากสมองส่วน posterior parietal cortex และ 
parietal eye fields ผ่านเส้นทางตรง (direct pathway) ไปที่ superior 
colliculus ในก้านสมอง [75] 

2. Volitional saccades ถูกกระตุ้นจากสมองส่วน frontal cortex บริเวณ frontal eye 
fields และ dorsolateral prefrontal cortex เช่ือมโยงไปที่ superior colliculus 
ในก้านสมองได้ 2 เส้นทางคือ ทางตรงและทางอ้อมผ่านทาง  basal ganglia [76-
78] ส่วนใน basal ganglia เอง มี 2 เส้นทางเช่นกันที่จะส่งไปถึง superior 
colliculus ได้แก่ 
a. เส้นทางตรง (Direct pathway) คือ เร่ิมต้นจากสมองส่วน striatum ส่ง

สญัญาณไปที่ substantia nigra pars reticularis/ globus pallidus interna 
ผลท าให้เกิดการลดการยับยัง้ที่ superior colliculus เพ่ือให้เกิดการเร่ิมต้น
กลอกตาไปยังสิ่งกระตุ้นที่ต้องการ  

b. เส้นทางอ้อม (Indirect pathway) คือ เร่ิมต้นจากสมองส่วน striatum ส่ง
สญัญาณไปที่ substantia nigra pars reticularis/ globus pallidus interna 
โดยผ่าน globus pallidus externa และ subthalamic nucleus ก่อน จากนัน้
มีผลไปยับยัง้การท างานที่ superior colliculus เพ่ือกดการท างานของ 
saccades 

เน่ืองจากพยาธิสภาพของโรคฮันติงตนัเร่ิม เกิดความผิดปกติจาก indirect pathway ใน
ส่วนของ basal ganglia ก่อน ซึง่เป็นต าแหน่งของพยาธิสภาพที่อธิบายอาการแสดงทางการ
เคลื่อนไหวที่เป็นแบบโคเรียเช่นเดียวกัน ผลจะท าให้ลดสญัญาณยับยัง้จาก basal ganglia ไปที่ 
superior colliculus ดงันัน้ อาการแสดงทางตาที่พบความผิดปกติในผู้ ป่วยตัง้แต่ระยะเร่ิมแรก คือ  
ความสามารถที่จะกดการท างานของ saccades ต่อสิ่งกระตุ้น (saccadic suppression) [20] 
ต่อมาเมื่อมีการด าเนินของโรคต่อเน่ืองไป จะเกิดความผิดปกติที่ direct pathway ในส่วนของ 
basal ganglia ตามมา [79] เหมือนเช่นอาการทางการเคลื่อนไหวจะลดลง และกลายเป็น
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เคลื่อนไหวช้าหรือเกร็งแข็ง  ส่วนการเคลื่อนไหวที่ตา จะพบว่า มีความผิดปกติของการเร่ิมต้นกลอก
ตาไปตามสิ่งกระตุ้น (saccadic initiation) ซึง่เป็นผลจากการกระตุ้นที่ทาลามสัไปสู่สมองส่วน  
คอร์เท็กซ์ลดลง และเพ่ิมสญัญาณยับยัง้จาก basal ganglia ไปที่ superior colliculus  

การท างานของตาในแง่ของ anti-saccade tasks จะกระท าได้ถูกต้อง ต้องประกอบด้วย 2
กระบวนการที่ท างานเป็นปกติ ได้แก่ ความสามารถในการกด reflexive saccades ไปสู่สิ่งกระตุ้น
ที่มองเห็น และความสามารถในการ ก าเนิด volitional saccades ไปสู่ทิศทางตรงข้ามกับสิ่ง
กระตุ้น [80] 

การศกึษาของ Peltsch และคณะ ได้ท าการศกึษาเก่ียวกับการกลอกตาเข้าหา (pro-
saccade tasks) และออกจาก (anti-saccade tasks) สิ่งกระตุ้นในช่วงต้นและช่วงท้ายในผู้ ป่วย
โรคฮันติงตนัจ านวน 9 คนที่วินิจฉัยจากการตรวจอนพูนัธุศาสตร์ เทียบกับคนปกติที่อายุและเพศ
คล้ายกัน ในปี ค.ศ. 2007 พบว่า กลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัมีความผิดพลาดจากการกลอกตาไปด้าน
ตรงข้ามกับสิ่งกระตุ้นมากกว่าการกลอกตา ไปตามสิ่งกระตุ้นทัง้ช่วงต้นและช่วงท้าย โดย ตรวจพบ 
ว่า มีความสมัพนัธ์กับความรุนแรงของโรคด้ว ย (P < 0.01) [20] 

Blekher และคณะ ศกึษาในผู้ที่มียีนของโรคฮันติงตนัทัง้ที่ไม่มีอาการ 27 คน มีอาการ
เล็กน้อย 16 คน และมีอาการของโรคชัดเจน 30 คน เทียบกับคนปกติจ านวน 142 คน โดยวินิจฉัย
จากการตรวจอนพูนัธุศาสตร์เพ่ือหาจ านวนของ CAG repeat ในยีนฮันติงติน ผลการศกึษาพบว่า 
ในกลุ่มผู้ที่มียีนโรคฮันติงตนัทัง้ที่ไม่แสดงอาการและมีอาการชัดเจนแล้ว จะมีความผิดพลาดของ
การกลอกตาที่แตกต่างจากคนปกติอย่างมีนัยส าคัญทางสถิติ (P < 0.0001) โดยเฉพาะ anti-
saccade tasks และพบว่าความผิดพลาดจะเพ่ิมขึน้ตามความรุนแรงของอาการทางการ
เคลื่อนไหวของผู้ ป่วย [21] 

การศกึษาของ Becker และคณะ ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัชาวเยอรมนัจ านวน 29 คน พบว่า  
การประสานงานกันระหว่างศีรษะและตา (eye-head coordination) ในภาวะ anti-saccade นัน้ 
มีความผิดพลาดในกลุ่มผู้ ป่วยมากกว่ากลุ่มคนปกติอย่างมีนัยส าคญั  [22]     

การศกึษาไปข้างหน้าของ Dursun และคณะ ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัที่ได้รับยา 
antipsychotics และกลุ่มที่ไม่ได้รับยา จ านวน 8 คนต่อกลุ่ม เทียบกับคนปกติ 24 คน พบว่า ผู้ ป่วย
โรคฮันติงตนัทัง้สองกลุ่มมีความผิดพลาดของการตรวจ anti-saccade tasks มากกว่ากลุ่มคน
ปกติอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติ (P < 0.01) โดยไม่พบความแตกต่างในกลุ่มผู้ ป่วยที่ได้รับยากับ
กลุ่มที่ไม่ได้รับยา antipsychotics [81] 
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การตรวจทางประสาทจิตวิทยาในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั  
ความผิดปกติทางจิตและพทุธิปัญญาที่เกิดในโรคฮันติงตนั บางครัง้สามารถเกิดได้ตัง้แต่

ระยะแรกโดยที่ยังไม่มีอาการผิดปกติของการเคลื่อนไหว  และเป็นส่วนส าคญัที่ท าให้ผู้ ป่วยสญูเสีย
หน้าที่การงานหรือสร้างปัญหาในการดแูล ผู้ ป่วยให้กับผู้ดแูล 

พทุธิปัญญาบกพร่องที่สมัพนัธ์กับโรคของการเสื่อมทางระบบประสาท สามารถแบ่งได้เป็น 
2 กลุ่มใหญ่ ได้แก่ 

1. Cortical dementia เป็นความบกพร่องในด้านภาษา ความจ า  หรือทกัษะในการ
เคลื่อนไหว พบได้ในโรคอลัไซเมอร์ (Alzheimer’s disease) 

2. Subcortical dementia เป็นความบกพร่องในด้านสมาธิ ค วามสนใจ การเรียนรู้ 
การวางแผน ขัน้ตอนกระบวนการคิด หรือพฤติกรรมที่เปลี่ยนแปลง เช่น ไม่สน ใจ
สิ่งแวดล้อม เป็นต้น  [82-83] โดยไม่ค่อยพบลกัษณะของความจ าหรือภาษาที่
ผิดปกติชัดเจน สาม ารถเรียกความบกพร่องที่เกิดขึน้ว่า executive dysfunction 
อาการนีพ้บได้ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั PD และ PSP 

Executive dysfunction เช่ือว่าเก่ียวข้องกับความผิดปกติของเส้นทางที่เช่ือมระหว่าง
สมองกลีบฟรอนทลัและ striatum (frontostriatal pathway) เน่ืองจากมีการศกึษาพบว่า ผู้ ป่วยที่มี
อาการของพทุธิปัญญาและพฤติกรรมบกพร่องคล้าย subcortical dementia มีรอยโรคที่สมอง
ส่วน prefrontal cortex [84]  และความผิดปกตินี ้เกิดในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัเช่นกัน  [39 85- 86] 
เพราะพยาธิสภาพของโรคฮันติงตนัอยู่ในเส้นทางเดียวกับ ต าแหน่งของสมองที่มีหน้าที่เก่ียวข้องกับ 
พทุธิปัญญา 

Lange และคณะ ได้ท าการศกึษาการ ตรวจทางประสาทจิตวิทยาในผู้ ป่วยที่มีความ
ผิดปกติของสมองส่วน basal ganglia ได้แก่ ผู้ ป่วย PD PSP และ MSA เมื่อเทียบกับคนปกติ ผล
การศกึษาพบว่า ในกลุ่มผู้ ป่วยทัง้สามโรคมีคะแนนของการทดสอบ executive function ต ่ากว่า
คนปกติอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติ (P ≤ 0.05) โดยเฉพาะผู้ ป่วย PSP ที่สามารถแยกจากโรคที่
เหลือได้ด้วยการทดสอบ verbal fluency (P ≤ 0.05) [87] 

การศกึษาการตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่ประเมินเก่ียวกับความสนใจ การรับรู้ ความจ า
และการมีเหตผุล ของ Pillon และคณะ ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั 35 คน ผู้ ป่วย  PD 164 คน ผู้ ป่วย 
PSP 45 คน ผู้ ป่วยโรคอลัไซเมอร์ 44 คน และคนปกติ 97 คน พบว่า  ผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัมีความ
บกพร่องของการเรียนรู้และสมาธิในทกุระยะของโรค ซึง่คล้ายคลงึกับผู้ ป่วย PSP ที่มีความผิดปกติ
ของสมองส่วน frontal-subcortical เด่น [88] 
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การศกึษาการตรวจทางประสาทจิตวิทยา ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั ส่วนใหญ่เพ่ือที่จะช่วยใน
การบอกความรุนแรงของความผิดปกติ  และสามารถช่วยวินิจฉัยความผิดปกติตัง้แต่ระยะแรกของ
ผู้ที่มียีนของโรคฮันติงตนั แต่ยัง มีหลกัฐานไม่มากนักที่จะใช้การตรวจทางประสาทจิตวิทยาให้เป็น
ประโยชน์ในการแยกผู้ ป่วยที่มียีนโรคฮันติงตนัออกจากผู้ที่ไม่มียีนโรคฮันติงตนั  

Lemiere และคณะ ศกึษาไปข้างหน้า เป็นเวลา 2.5 ปี ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัที่ มีอาการ
ชัดเจน เปรียบเทียบกับ กลุ่ม พาหะของโรคฮันติงตนั แ ละคนปกติ จ านวน 19 12 และ 11 คน
ตามล าดบั โดยใช้เคร่ืองมือทดสอบทางประสาทจิตวิทยาหลายการทดสอบ พบว่า การทดสอบ
ส่วนใหญ่ โดยเฉพาะที่เก่ียวข้องกับความสนใจและหน้าที่ของ execution ของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั
จะมีคะแนนต ่ากว่า เมื่อเทียบกับพาหะของโรคฮันติงตนัและคนปกติ  การทดสอบที่ช่ือ Symbol 
Digit Modalities Test (SDMT) เป็นการทดสอบที่มีหลกัฐานว่าเก่ียวข้องกับการฝ่อของ caudate 
nucleus [89-90] ในการศกึษานี ้แสดงให้เห็นว่าการทดสอบนีม้ีความไวในการบอกการด าเนินของ
โรคและสามารถตรวจพบความผิดปกติได้ตัง้แต่ระยะเร่ิมต้น ของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัที่มี ปัญหาทาง
พทุธิปัญญา [91]  

จากการศกึษาไปข้างหน้า 10 ปีของ Solomon และคณะ ในผู้ ป่วยที่มียีนโรคฮันติงตนั
จ านวน 43 คน พบว่า กลุ่มผู้ ป่วยที่มียีนโรคฮันติงตนัและเปลี่ยนไปแสดงอาการในช่วงหลงัของการ
ติดตามต่อเน่ือง (21 คน) จะมีอตัราการเสื่อมลงของหน้าที่ทางการเคลื่อนไหวและทางจิตมากกว่า
กลุ่มผู้ ป่วยที่มียีนแต่ยังไมม่ีการเปลี่ยนแปลงอาการ (22 คน) โดยเฉพาะ Auditory Reaction Time 
(P < 0.01) Movement Time (P < 0.05) Button Tapping (P < 0.05) และ Digital Symbol 
subtest of Wechsler Adult Intelligence Scale-Revised (WAIS-R) (P < 0.01) [92] 

การศกึษาของ Foroud และคณะ ในอาสาสมคัร ที่มีความเสี่ยงต่อโรคฮันติงตนัขณะที่ยัง
ไม่มีอาการ 394 คน พบว่า ผู้ที่มียีนโรคฮันติงตนัมีคะแนนของการ ตรวจทางประสาทจิตวิทยา 
(WAIS-R) ต ่ากว่าผู้ที่ไม่มียีนผิดปกติและมีความสมัพนัธ์เชิงผกผันกันระหว่างคะแนน ของ WAIS-R 
กับความยาวของ CAG repeat [93]      

การตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่ใช้ในการศกึษาอย่างกว้างขวาง เช่น Mini-Mental State 
Examination (MMSE) หรือ Dementia Rating Scale (DRS) เป็นการทดสอบพทุธิปัญญาเพ่ือดู
การท างานของสมองทัว่ไป โดยเฉพาะสมองส่วนคอร์เท็กซ์  เน่ืองจากผู้ ป่วยโรคฮันติงตันที่มีความ
ผิดปกติทางพทุธิปัญญาในลกัษณะ executive dysfunction เป็นผลจากความบกพร่องของ 
frontostriatal pathway ดงันัน้ การทดสอบ ที่เหมาะสมในการศกึษาผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัควรจะ
มุ่งเน้นไปที่การประเมินหน้าที่ของสมองส่วน frontal lobe เป็นส าคญั  
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Rothlind และ Brandt ศกึษาผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั 18 คน เทียบกับคนปกติ 55 คน ด้วย
เคร่ืองมือทดสอบที่ช่ือว่า Frontal/Subcortical Assessment Battery (FSAB) ซึง่เป็นการทดสอบ
ทางพทุธิปัญญาและการเคลื่อนไหวที่ซบัซ้อน สามารถท าได้ง่ายและใช้เวลาสัน้ ประกอบด้วย 3 
การทดสอบย่อย พบว่า ผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัได้คะแนนต ่ากว่าคนปกติ 2 การทดสอบย่อยอย่างมี
นัยส าคญั (P < 0.05) ค่าความไวและความจ าเพาะของ การทดสอบด้วย FSAB ในการแยกแยะ
โรคที่มีความผิดปกติของสมองส่วน subcortical จากคนปกติ จะสงูกว่าการทดสอบ MMSE [82] 

การประเมินหน้าที่ของสมองส่วน frontal lobe ในทางคลินิกท าได้ค่อนข้างยาก และส่วน
ใหญ่การทดสอบต้องใช้เวลานาน Dubios และคณะ ได้น าเสนอการทดสอบที่สามารถประเมิน
พฤติกรรมทางการเคลื่อนไหวและพทุธิปัญญาแบบง่าย โดยที่ใช้ระยะเวลาไม่นาน เรียกการ
ทดสอบนีว่้า Frontal Assessment Battery (FAB) เพ่ือแสดงและบอกความรุนแรงของ executive 
dysfunction โดยแบ่งเป็น 6 หวัข้อย่อย คะแนนแต่ละหวัข้อย่อย เท่ากับ 3 คะแนน คะแนนเต็ม 18 
คะแนน ประกอบด้วย 

1. Similarities (Conceptualization) ถามความเหมือนของสิ่งของสองหรือสามสิ่ง  
2. Lexical fluency (Mental flexibility) ให้บอกค าศพัท์ที่ขึน้ต้นด้วยพยัญชนะหนึ่ง

ตวัที่เหมือนกันให้มากที่สดุในระยะเวลา 1 นาที 
3. Motor series (Programming) ให้เคลื่อนไหวมือตามล าดบั  คือ ทบุ-สบั-ตบ หรือ

เรียกว่า Luria’s sequence 
4. Conflicting instructions (Sensitivity to interference)  
5. Go-No Go (Inhibitory control) 
6. Prehension behavior (Environmental autonomy) 

คณะวิจัยท าการศกึษาในผู้ ป่วยที่มีความผิดปกติของสมองส่วน frontal lobe ได้แก่ PD 24 
คน MSA 6 คน CBD 21 คน PSP 47 คน และ FTD 23 คน เทียบกับคนปกติ 42 คน พบว่า 
คะแนนของการทดสอบ FAB ในผู้ ป่วยที่อยู่ในการศกึษาทัง้ห้ากลุ่ม ต ่ากว่าคนปกติอย่างมี
นัยส าคญัทางสถิติ (P < 0.05) โดยที่คะแนน FAB มีความสมัพนัธ์กันอย่างชัดเจนกับคะแนนของ
การทดสอบ Mattis DRS และ Wisconsin ซึง่ใช้ในการประเมิน executive function เช่นกัน 
ในขณะที่อายุและคะแนน Mini-Mental State Examination ไม่มีผลต่อคะแนนของ FAB การ
ทดสอบ FAB นีม้ีความเช่ือถือ (Cronbach’s coefficient alpha = 0.78) และความถูกต้องสงู 
(Kappa = 0.87) [94] 
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ตารางที่ 2.2 ลกัษณะของกลุ่มตวัอย่างที่ศกึษาในการศกึษาของ Dubios และคณะ [94] 
 

 
 
การศกึษาของ Paviour และคณะ ในผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวช้า  ประกอบด้วย PD 12 คน MSA 

11 คน และ PSP 17 คน พบว่า คะแนนของการทดสอบ FAB ในผู้ ป่วยแต่ละกลุ่มมีความแตกต่าง
กันอย่างมีนัยส าคญั (P < 0.001) โดยที่กลุ่มผู้ ป่วย PSP มีคะแนนต ่าที่สดุเมื่อเทียบกับกลุ่มผู้ ป่วย 
MSA (P < 0.02) และกลุ่มผู้ ป่วย PD (P < 0.001) ส่วนกลุ่มผู้ ป่วย MSA ก็มีคะแนนต ่ากว่ากลุ่ม
ผู้ ป่วย PD ด้วย (P < 0.047) ในการศกึษานี ้ ผลคะแนนที่ใช้เป็นตวัตดั (cut-off) มีค่าเท่ากับ 15 
ดงันัน้เมื่อใช้คะแนนที่น้อยกว่า 15 ส่งผลท าให้มีค่าความไวและความจ าเพาะ สงูที่สดุ เท่ากับ 78% 
โดยในกลุ่มผู้ ป่วย PSP มี 14 คน (82%) กลุ่มผู้ ป่วย MSA มี 4 คน (36%) และกลุ่มผู้ ป่วย PD มี

เพียง 1 คน (8%) สามารถพบความแตกต่างอย่างมีนัยส าคญัระหว่าง โรคทัง้สามได้ (2 = 16.12, 
P < 0.001) [95] 

 
ตารางที่ 2.3 ค่าเฉลี่ยของการทดสอบ FAB และจ านวนผู้ ป่วย PSP MSA และ PD ที่มีคะแนน
มากกว่าและเท่ากับ 15 กับน้อยกว่า 15 [95]  
 
Population  PSP MSA PD 
FAB ≥ 15 3 7 11 
FAB < 15 14 (82%) 4 (36%) 1 (8%) 
Mean FAB (1SD) 11.7 (3.0)*## 14.7 (2.5)# 16.5 (1.4) 
*P = 0.02 vs. MSA; ##P < 0.001 vs. PD; #P = 0.047 vs. PD 
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 ในปัจจุบัน การศกึษาที่ใช้การตรวจ FAB ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัมีเพียงการศกึษาเดียวของ 
Rodrigues และคณะ รวบรวมข้อมลูผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัที่วินิจฉัยจากการตรวจอณูพนัธุศาสตร์ 
ตัง้แต่ปี ค .ศ. 2003-2008 โดยได้ท าการศกึษาความบกพร่องทางพทุธิปัญญาของ กลุ่มผู้ ป่วยโรค 
ฮันติงตนั 41 คนเทียบกับกลุ่มคนปกติ 53 คน ด้วยการตรวจ FAB พบว่า คะแนนของการ ตรวจ 
FAB ในกลุ่มผู้ ป่วยต ่ากว่าคนปกติ (P < 0.001) และพบค่า cut-off ที่ดีที่สดุ เท่ากับ 10/11 ด้วยค่า
ความไว 75.6% ค่าความจ าเพาะ 79.2% คะแนนของการตรวจ FAB มีความสมัพนัธ์เชิงเส้นตรง
กับคะแนนของ Functional Capacity Scale (P < 0.001) การศกึษานีไ้ด้ทดสอบความเช่ือถือได้
ของการทดสอบ FAB พบว่า ค่า Cronbach’s coefficient of alpha ระหว่าง 6 หวัข้อย่อยของการ
ตรวจ FAB เท่ากับ 0.83 ซึง่แสดงว่า เป็นเคร่ืองมือที่มีความเช่ือถือสงู  
 
ตารางที่ 2.4 ข้อมลูพืน้ฐานและคะแนนการตรวจ FAB และ MMSE ของกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั
และกลุ่มคนปกติ [96] 
 
Population  Patients Controls P 
Number  41 53  
Sex M/F 15/26 15/38 0.39 
Age at test 48.8 ± 13.6 48.25 ± 13.8 0.81 
Schooling 6.7 ± 4.5 7.5 ± 4.5 0.49 
FAB 6.5 ± 5.0 13.3 ± 3.3 P < 0.001 
MMSE 16.9 ± 8.3 25.8 ± 3.0 P < 0.001 
  
 เมื่อพิจารณาหวัข้อย่อยของการตรวจ FAB พบว่า คะแนนของ lexical fluency ต ่าที่สดุใน
กลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั (ค่าเฉลี่ย = 0.615 ± 0.14) และคะแนนของ prehension behavior สงู
ที่สดุ (ค่าเฉลี่ย = 2.3 ± 0.19) ส่วนหวัข้อย่อยที่มีประโยชน์ที่สดุในการแยกผู้ ป่วยออกจากคนปกติ 
คือ Luria’s sequence โดยค่าความไวเท่ากับ 88.6% และค่าความจ าเพาะเท่ากับ 76.9% [96] 
 การศกึษาทัง้หมดเป็นการเปรียบเทียบผู้ ป่วยโรคฮันติงตนักับคนปกติ  ยกเว้นการศกึษา
ของ Dürr และคณะ ในช่วงปี ค .ศ. 1991-1994 ศกึษาผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย
และสงสยัโรคฮันติงตนัพบว่า เมื่อท าการทดสอบเก่ียวกับสมาธิ ความจ า และพทุธิปัญญาทัว่ไป 
กลุ่มผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียและยืนยันว่าเป็นโรคฮันติงตนัจากการวินิจฉัยโดยการ
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ตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์ จะ มีคะแนนของการทดสอบต ่ากว่ากลุ่มผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบ
โคเรียและไม่ได้เป็นโรคฮันติงตนั [97]    
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บทท่ี  3 
 

วิธีด าเนินการวิจัย 

 

3.1 รูปแบบการวิจัย (Research design) 
การวิจัยเชิงพรรณนา (Descriptive study) 
 

3.2 ระเบียบวิธีวิจัย  (Research Methodology)  

3.2.1 ประชากร (Population) 

 ประชากรเป้าหมาย คือ ผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย  

 ประชากรตวัอย่าง คือ ผู้ ป่วยที่มีการ เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียที่เข้ารับการ
รักษาทัง้แบบผู้ ป่วยนอกและผู้ ป่วยในของโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ ช่วงระหว่าง
เดือนมีนาคม พ.ศ. 2553 ถึง สิงหาคม พ.ศ. 2553 

 
กฎเกณฑ์ในการคัดเลือกเข้ามาศึกษา (Inclusion criteria)  
1. ผู้ ป่วยที่มีสญัชาติไทยทัง้ชายและหญิง 

2. ผู้ ป่วยที่มีอายุ ≥ 18 ปี 
3. ผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียทกุราย 
4. ผู้ ป่วยที่มีระดบัการรู้สกึตวัดี  
5. ผู้ ป่วยสมคัรใจเข้าร่วมการศกึษาและลงช่ือในใบยินยอมเข้ารับการวิจัย  
 
กฎเกณฑ์ในการตัดออกจากการศึกษา (Exclusion criteria)  
1. ผู้ ป่วยโรคพาร์กินสนัที่ได้รับยาลีโวโดปา  
2. ผู้ ป่วยที่มีการอ่อนแรงของแขนข้างที่ถนัด 
3. ผู้ ป่วยที่พิการเน่ืองจากไม่มีแขนหรือขา  
4. ผู้ ป่วยที่มีการได้ยินบกพร่องอย่างรุนแรง  
5. ผู้ ป่วยที่ไม่สามารถเข้าใจค าสัง่เป็นอย่างดี  
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6. ผู้ ป่วยที่ไม่ให้ความร่วมมือในการตรวจ  
7. ผู้ ป่วยปฏิเสธที่เข้าร่วมการศกึษา  

 

3.2.2 ค านิยามเชิงปฏิบัติการ (Operational definition) 

 Huntington’s disease วินิจฉัยจากอาการและอาการแสดง โดยมีการเคลื่อนไหวผิดปกติ 
อาการทางจิตและพฤติกรรมผิดปกติ หรืออาการบกพร่องทางพทุธิปัญญา ร่วมกับ การ
ตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์ พบ ความยาวของ CAG repeat มากกว่าหรือเท่ากับ 36 อย่าง
น้อยหนึ่ง allele ของยีน IT15 บนโครโมโซมที่ 4 

 Applause sign เป็นการตรวจร่างกายโดยให้ผู้ ป่วยตบมือ 3 ครัง้ติดต่อกันต่อเน่ืองด้วย
ความเร็วที่สดุเท่าที่สามารถท าได้ หลงัจากแพทย์แสดงให้ดเูป็นตวัอย่าง และอธิบายจน
ผู้ ป่วยเข้าใจเป็นอย่างดี ให้ถือว่าการท าทดสอบครัง้แรกเป็นผลของผู้ ป่วย โดยจะนับว่าการ
ตบมือคือการเอามือสองข้างกระทบกันจนเกิดเสียงดงัขึน้ ถ้าตบครบ 3 ครัง้พอดี แปลผล
ว่าปกติ ถ้าตบมากกว่า 3 ครัง้ แปลผลว่าผิดปกติ 

 Hung-up knee jerk หมายถึง การที่เข่ากระดกค้ างนานหลายวินาทีหลงัจากที่ใช้อปุกรณ์
ตรวจรีเฟล็กซ์เคาะลงไปที่เข่าทัง้สองข้าง ถ้าเคาะแล้วเข่ากระดกเพียงเสีย้ววินาที แปลผล
ว่าปกติ ถ้าตรวจแล้วเข่าอย่างน้อยข้างใดข้างหนึ่งกระดกค้างนาน แปลผลว่าผิดปกติ 

 Anti-saccade tasks เป็นการทดสอบให้ผู้ ป่วยกลอกตาไปด้านตรงข้ามกับสิ่งกระตุ้นทนัที 
เมื่อมองเห็นสิ่งกระตุ้น ถ้าไม่สามารถมองไปด้านตรงข้ามได้ แปลผลว่าผิดปกติ  โดยนับ
การกระท าครัง้แรกของผู้ ป่วยเป็นผลของการตรวจ  

 Frontal assessment battery (FAB) เป็นการตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดงหน้าที่
ของสมองกลีบฟรอนทลั ฉบับภาคภาษาไทย โดยท าการแปลจากต้นฉบับภาษาองักฤษมา
เป็นภาษาไทย โดย ผศ. นพ. สขุเจริญ ตัง้วงษ์ไชย  และ อ . พญ. โสฬพทัธ์ เหมรัญช์โรจน์ 
ประกอบด้วย 6 หวัข้อย่อย แต่ละหวัข้อมีคะแนนเต็ม 3 คะแนน รวมคะแนน เต็ม 18 
คะแนน ได้แก่ 
o บอกค าที่ขึน้ต้นด้วย “ส” ให้มากที่สดุใน 1 นาที โดยยกเว้นช่ือคนหรือช่ือเฉพาะ  

(Lexical fluency) ถ้ามากกว่า 9 ค า ได้ 3 คะแนน 6-9 ค า ได้ 2 คะแนน 3-5 ค า 
ได้ 1 คะแนน น้อยกว่า 3 ค า ได้ 0 คะแนน  
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o บอกความเหมือนของสิ่งต่อไปนี ้  ส้ม-กล้วย โต๊ะ- เก้าอี ้ ดาวเรือง-กุหลาบ-มะลิ 
(Similarities) ถ้าถูกทัง้หมด ได้ 3 คะแนน ถูก 2 ข้อ ได้ 2 คะแนน ถูก 1 ข้อ ได้ 1 
คะแนน ไม่ถูกเลย ได้ 0 คะแนน  

o ให้ผู้ ป่วยเคาะ 1 ครัง้ เมื่อแพทย์เคาะ 1 ครัง้ และไม่ต้องเคาะ เมื่อแพทย์เคาะ 2 
ครัง้ (Go-No Go) ถ้าท าถูกทัง้หมด ได้ 3 คะแนน ถ้าผิด 1-2 ครัง้ ได้ 2 คะแนน ถ้า
ผิดมากกว่า 2 ครัง้ ได้ 1 คะแนน ถ้าท าตามแพทย์อย่างน้อย 4 ครัง้ติดต่อกัน ได้ 0 
คะแนน  

o ให้ผู้ ป่วยเคาะ 2 ครัง้ เมื่อแพทย์เคาะ 1 ครัง้และเคาะ 1 ครัง้ เมื่อแพทย์เคาะ 2 
ครัง้ (Conflicting instructions) ถ้าท าถูกทัง้หมด ได้ 3 คะแนน ถ้าผิด 1-2 ครัง้ ได้ 
2 คะแนน ถ้าผิดมากกว่า 2 ครัง้ ได้ 1 คะแนน ถ้าท าตามแพทย์อย่างน้อย 4 ครัง้
ติดต่อกัน ได้ 0 คะแนน 

o ให้ท าตามแพทย์ 3 รอบ “ทบุ-สบั-ตบ” บนโต๊ะตรวจ หลงัจากนัน้ท าเองอีก 3 รอบ 
(Motor series)  ถ้าท าถูกติดต่อกัน 6 ชุด ได้ 3 คะแนน ถ้าท าถูกติดต่อกันอย่าง
น้อย 3 ชุด ได้ 2 คะแนน ถ้าท าเองไม่ได้ แต่ท าตามถูกต้อง ได้ 1 คะแนน ถ้าไม่ถูก
เลย ได้ 0 คะแนน  

o ให้แพทย์แตะบนฝ่ามือผู้ทดสอบ 2 ข้าง ครัง้แรกไม่ต้องบอกอะไร ครัง้ที่สองบอก
ว่าไม่ต้องก ามือของแพทย์ (Prehension behavior) ถ้าผู้ ป่วยไม่ก ามือเลย ได้ 3 
คะแนน ถ้าลงัเลและถามซ า้ ได้ 2 คะแนน ถ้าก ามือโดยไม่ลงัเล ได้ 1 คะแนน ถ้า
ก ามือแม้ว่าสัง่ซ า้แล้วก็ตาม ได้ 0 คะแนน 

 Thai Mental Status Examination (TMSE) เป็นแบบทดสอบสภาพสมองของไทย มาจาก
การร่วมมือของหลายสถาบันสร้างแบบทดสอบขึน้ในปี พ .ศ. 2536 ซึง่ใช้ในการคดักรอง
ภาวะสมองเสื่อม โดยแบ่งเป็น 6 หวัข้อหลกั คะแนนเต็ม 30 คะแนน 
o การรับรู้ (Orientation) 6 คะแนน 
o การจดจ า (Registration) 3 คะแนน 
o ความใส่ใจ (Attention) 5 คะแนน 
o การค านวณ (Calculation) 3 คะแนน 
o ด้านภาษา (Language) 10 คะแนน  
o การระลกึได้ (Recall) 3 คะแนน 
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 Abnormal Involuntary Movement Scale (AIMS) เป็นแบบทดสอบที่ใช้ในการวินิจฉัย
การเคลื่อนไหวผิดปกติที่พบบ่อยจากยาทางจิตเวช (tardive dyskinesia) และใช้ประเมิน
ความรุนแรงของการเคลื่อนไหวแบบโคเรีย เพ่ือติดตามอาการเป็นระยะๆ  มาจากกรม
สขุภาพและการบริการมนษุย์ (Department of Health and Human Services; Public 
Health Service; Alcohol, Drug Abuse, and Mental Health Administration) ฉบับ
ปรับปรุง เดือนพฤศจิกายน ค.ศ. 1985 มี 12 ข้อ โดย 9 ข้อแรกจะลงคะแนนของการตรวจ
ร่างกายที่รุนแรงที่สดุจากการสงัเกต กรอก 0 คะแนนเมื่อไม่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติ 1 
คะแนนเมื่อโคเรียเล็กน้อยมากเกือบปกติ 2 คะแนนเมื่อโคเรียเล็กน้อย 3 คะแนนเมื่อโคเรีย
ปานกลาง 4 คะแนนเมื่อโคเรียรุนแรง แบ่งเป็นหวัข้อย่อย ดงันี ้

1. กล้ามเนือ้ของการแสดงออกที่หน้า  
2. กล้ามเนือ้รอบริมฝีปากและบริเวณริมฝีปาก  
3. บริเวณคาง 
4. ส่วนของลิน้ 
5. บริเวณระยางค์ท่อนบน ได้แก่ แขน ข้อมือ มือ นิว้มือ  ไม่รวมอาการสัน่  
6. บริเวณระยางค์ท่อนล่าง ได้แก่ ขา เข่า ข้อเท้า นิว้เท้า  
7. ล าตวั ตัง้แต่คอ ไหล่ และสะโพก  
8. ความรุนแรงโดยรวม หมายถึงคะแนนที่สงูที่สดุของหวัข้อระหว่าง 1-7 
9. การไร้ความสามารถเน่ืองจากการเคลื่อนไหวแบบโคเรีย  
10. การรับรู้อาการโคเรียของผู้ ป่วย  

a. 0 คะแนน ไม่ตระหนัก 
b. 1 คะแนน ตระหนัก แต่ไม่รบกวน 
c. 2 คะแนน ตระหนัก และรบกวนเล็กน้อย 
d. 3 คะแนน ตระหนัก และรบกวนปานกลาง 
e. 4 คะแนน ตระหนัก และรบกวนมาก 

11. ปัจจุบันผู้ ป่วยมีปัญหาเก่ียวกับฟันหรือฟันปลอมหรือไม่  
a. 0 หมายถึง ไม่มี 
b. 1 หมายถึง มี 

12. ผู้ ป่วยสวมฟันปลอมเป็นประจ าหรือไม่  
a. 0 หมายถึง ไม่มี 
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b. 1 หมายถึง มี 
การแปลผลว่า AIMS เป็นผลบวก เมื่อ มี 3 คะแนนขึน้ไป จ านวนอย่างน้อยหนึ่งข้อ หรือ 2
คะแนน อย่างน้อยสองข้อ ในหวัข้อ 1 ถึง 7  

 
 3.2.3 การค านวณขนาดตัวอย่าง  
 โดยใช้สตูรของการศกึษาเชิงพรรณนา  

 n  = Z2α (SP(1-SP)) 
         d2 (1-P) 
  Zα  =  Z0.05 (one-tailed) ที่ความเช่ือมัน่ 95%  

=  1.28  
SP = ค่าความคาดหวงัของความจ าเพาะของการ ทดสอบ applause      

sign  
= 0.95  

  d = Acceptable error   
=   0.05 

  P = ความชุกของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัในโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์  โดย
ได้ข้อมลูมาจากฐานข้อมลูในคลินิกโรคพาร์กินสนัและ โปรแกรมค้นหารหสัโรค (ICD-10) ของ
โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ปี พ.ศ. 2551 เท่ากับ 0.20 (7/34) ของผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติ
แบบโคเรียทัง้หมด 

เมื่อแทนค่าในสตูร จะได้  n   =  (1.28)2 (0.95)(0.05) / (0.05)2(0.80)     
=   38.91 

ดงันัน้ จ านวนตวัอย่างที่ต้องน ามาศกึษา คือ 39 คน 
 

3.3 วิธีการด าเนินการวิจัย  
เป็นการวิจัยเชิงพรรณนา (descriptive study) ส าหรับผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติ

แบบโคเรียทกุรายที่อยู่ในฐานข้อมลูของคลินิกโรคพาร์กินสนัและกลุ่มโรคเคลื่อนไหวผิดปกติตัง้แต่
ปี พ.ศ. 2549 รวมทัง้ผู้ ป่วยใหม่ที่เข้ามารับการรักษาแบบผู้ ป่วยในหรือผู้ ป่วยนอกของโรงพยาบาล
จุฬาลงกรณ์ตัง้แต่เดือนมีนาคม พ.ศ. 2553 ถึงสิงหาคม พ.ศ. 2553 โดยมีอาการเข้าได้กับ เกณฑ์ใน
การคดัเลือกเข้าศกึษา (inclusion criteria) และไม่มีข้อห้าม (exclusion criteria) ซึง่ผู้ท าวิจัยจะไม่
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ทราบการวินิจฉัยโรคมาก่อนหน้า ร่วมกับผู้ ป่วยมีความยินยอมเข้าร่วมการวิจัย พร้อมทัง้ ลงนามใน
ใบยินยอมเข้ารับการวิจัย 

ขัน้ตอนการท าการวิจัย  
1. ซกัประวติัเก่ียวกับ เพศ  อายุ อายุขณะที่เร่ิมแสดงอาการ และระดบัการศกึษาตัง้แต่

ประถมปีที่ 1 ไปจนถึงการศกึษาที่สงูที่สดุโดยคิดเป็นจ านวนปีที่ศกึษา  
2. ตรวจร่างกายทางระบบประสาท โดยเฉพาะระดบัการรู้สกึตวั ทกัษะ  แรงของกล้ามเนือ้ 

ภาษา และการท างานสมัพนัธ์กันระหว่างแขนขา     
3. ตรวจร่างกายผู้ ป่วย โดยแพทย์ผู้ท าวิจัย  

3.1. Applause sign 
3.2. Knee jerk 
3.3. Anti-saccade tasks 
3.4. Frontal assessment battery 
3.5. Thai Mental State Examination 
3.6. Abnormal Involuntary Movement Scale 
3.7. การเคลื่อนไหวผิดปกติอ่ืน นอกเหนือจาก อาการโคเรีย 

4. ส าหรับการทดสอบ applause sign ผู้ ป่วยบางรายจะถูกถ่ายวีดีโอขณะที่ท าการตรวจไว้
เพ่ือให้ผู้ ร่วมท าวิจัย อีกหนึ่งท่านซึง่เป็นแพทย์ผู้ช านาญทางระบบประสาทดแูละให้คะแนนในภาย  
หลงั ส่วนผู้ ป่วยบางรายจะถูกตรวจซ า้ อีกครัง้โดยผู้ ร่วมท าวิจัย ณ ช่วงเวลาใกล้กัน  

5. ซกัประวติัเพ่ิมเติม เก่ียวกับโรคประจ าตวัและการรักษาที่ได้รับอยู่ในขณะที่ท าการวิจัย  
6. เจาะเลือดของผู้ ป่วยปริมาณ 6-10 ซีซี โดยวิธีปราศจากเชือ้ ใส่ในหลอด EDTA เพ่ือส่งไป

ตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์ส าหรับ ยืนยันการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั  ที่หน่วยอณูพนัธุศาสตร์ คณะ
แพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล มหาวิทยาลยัมหิดล  โดยสามารถท าได้ 2 วิธีคือ ผู้ ป่วยเดินทางไป
เจาะเลือดตรวจที่โรงพยาบาลศิริราชด้วยตนเอง  หรือเจาะเลือดที่โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ จากนัน้
เลือดจะถูกส่งไปพร้อมกับใบร้องขอตรวจเลือดของโรงพยาบาลศิริราชใส่ซองพสัดกุันกระแทกไป
ทางไปรษณีย์ภายใน 24 ชั่วโมง ถ้าไม่สามารถที่จะส่งเลือดได้ในทนัที เลือดตวัอย่างนัน้จะถูกแช่อยู่
ในสถานที่ที่อณุหภมูิต ่าก่อน  

7. หลงัจากได้ผลการตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์ส าหรับการ วินิจฉัยโรคฮันติงตนั สามารถแบ่ง
ผู้ ป่วย ออกเป็น 2 กลุ่ม ได้แก่ กลุ่มที่ 1 คือ กลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั กลุ่มที่ 2 คือ กลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่ได้
เป็นโรคฮันติงตนั 
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8. ข้อมลูทัง้หมดจะถูกกรอกลงไปในแบบรายงานผู้ ป่วยโครงการวิจัย  
9. ผู้ ป่วยในแต่ละกลุ่มจะได้รับการศกึษาเปรียบเทียบผลการตรวจร่างกาย ต่างๆ และน ามา

วิเคราะห์ทางสถิติ 
 

เคร่ืองมือท่ีใช้ในการวิจัย  
1. แบบรายงานผู้ ป่วยโครงการวิจัย ใช้ในการบันทกึข้อมลูตวัแปรต่าง ๆ ซึง่ได้จาก

การซกัประวติัและตรวจร่างกาย พร้อมกับผลการตรวจทางห้องปฏิบัติการ  
2. เคร่ืองมือส าหรับการตรวจทางห้องปฏิบัติการ เพ่ือการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั  โดยวิธี 

PCR amplification มีขัน้ตอนดงัต่อไปนี  ้
2.1. น าเลือดตวัอย่างในหลอด EDTA มาป่ัน เพ่ือแยกเอาพลาสมาออก 
2.2. เอาส่วนที่เหลือมาล้างด้วยสารละลาย จากนัน้น าไปป่ันด้วยเคร่ือง แล้วแยก

สารละลายออกด้วยไปเปตต์  
2.3. เติมสารสลายเม็ดเลือดแดงลงไปในส่วนที่เหลือและบ่มที่อณุหภมูิห้องนาน 10 

นาที 
2.4. ป่ันและแยกส่วนที่เม็ดเลือดแดงสลายออก ท าซ า้เช่นเดิมอีก 1-2 ครัง้ จะได้ส่วนที่

เหลืออยู่คือ เม็ดเลือดขาว 
2.5. ล้างเม็ดเลือดขาวที่ได้และเก็บในหลอด ที่อณุหภมูิ -20 หรือ -70 องศาเซลเซียส 
2.6. น าส่วนเม็ดเลือดขาวมาผสมสารละลาย เพ่ือคดัแยกโปรตีน ออก และท าให้ 

deoxyribonucleic acid (DNA) ตกตะกอน จากนัน้ท าการเก็บ DNA 
2.7. น า DNA ที่ได้มาล้างและละลายในน า้กลัน่  
2.8. ตรวจสอบคณุภาพของ DNA ด้วยวิธี electrophoresis ของ MegaBACE 1000 

sequencing system  
2.9. วิเคราะห์จ านวนซ า้กันของ CAG trinucleotides โดยใช้ genomic DNA และ 

HD-F/HD-R Primers ตรงต าแหน่ง exon 1 บนยีน IT15  
2.10. รายงานผลเป็นจ านวน CAG repeat ของทัง้ 2 alleles ถ้า allele ใดมีจ านวน

CAG repeat มากกว่า 35 แสดงว่า ผิดปกติ (อยู่ใน expansion range) จะได้รับ
การวินิจฉัยว่า เป็นโรคฮันติงตนั  
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รูปภาพที่ 3.1 แสดงผลของ DNA electrophoresis ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั  
หมายเลข 1 คือ กลุ่มควบคมุที่มียีนผิดปกติของโรคฮันติงตนั หมายเลข 2 คือ กลุ่มควบคมุที่เป็น
คนปกติ หมายเลข 3 คือ ผู้ ป่วยที่ท าการทดสอบ หมายเลข 4 คือ กลุ่มควบคมุที่ไม่มียีนผิดปกติของ
โรคฮันติงตนั 
 

 
 
รูปภาพที่ 3.2 แสดงผลของ DNA electrophoresis ในผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั  
หมายเลข 1 คือ กลุ่มควบคมุที่มียีนผิดปกติของโรคฮันติงตนั หมายเลข 2 คือ กลุ่มควบคมุที่เป็น
คนปกติ หมายเลข 3 คือ ผู้ ป่วยที่ท าการทดสอบ หมายเลข 4 คือ กลุ่มควบคมุที่ไม่มียีนผิดปกติของ
โรคฮันติงตนั 
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รูปภาพที่ 3.3 แสดงผลของ DNA electrophoresis เป็นกราฟ และรายงานจ านวน CAG repeat 
ในแต่ละ allele ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั  
กราฟบน คือ กลุ่มควบคมุที่มียีนผิดปกติของโรคฮันติงตนั กราฟล่าง  คือ ผู้ ป่วยของการวิจัยที่เป็น
โรคฮันติงตนั  
 

3.4 การเก็บรวบรวมข้อมูล  
1. เก็บข้อมลูพืน้ฐานของผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียที่รับการรักษาใน

โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์จากเวชระเบียนและการซกัประวติั ดงันี ้ 
1.1. เพศ 
1.2. อายุ 
1.3. อายุที่เร่ิมแสดงอาการโคเรีย  
1.4. ระดบัการศึกษาโดยคิดเป็นจ านวนปีที่ศกึษา เร่ิมตัง้แต่ประถมปีที่ 1 จนถึงการศกึษา

ที่สงูสดุ 
1.5. สภาพสมองทัว่ไป โดยใช้ TMSE 
1.6. ระดบัความรุนแรงของอาการโคเรีย โดยใช้ AIMS 
1.7. การเคลื่อนไหวผิดปกติอ่ืน นอกเหนือจากโคเรีย  
1.8. โรคประจ าตวั 
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1.9. การรักษาที่ได้รับขณะท าการวิจัย 
โดยผู้ท าวิจัยเป็นผู้กรอกข้อมลูลงในแบบรายงานผู้ ป่วยโครงการวิจัย  
2. ผู้ วิจัยลงผลการตรวจร่างกายของผู้ ป่วยตามค านิยามเชิงปฏิบัติการ  ดงัต่อไปนี ้
2.1. Applause sign ทัง้ของผู้ วิจัยและผู้ ร่วมท าวิจัย 
2.2. Knee jerk 
2.3. Anti-saccade tasks 
2.4. Frontal assessment battery 
3. ผู้ วิจัยลงผลการตรวจทางห้องปฏิบัติการ ได้แก่ molecular genetic testing 

ส าหรับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั ถ้าผลการตรวจพบว่าเป็นโรค จะเก็บข้อมลู เป็นจ านวน CAG 
repeat ลงในแบบรายงานผู้ ป่วยโครงการวิจัยด้วย 

ข้อมลูทัง้หมดจะถูกเก็บรวบรวมเป็นรหสั และบันทกึข้อมลูที่ได้ลงคอมพิวเตอร์ด้วย
โปรแกรม Microsoft Excel, SPSS 

3.5 การวิเคราะห์ข้อมูล  
วิเคราะห์ข้อมลูด้วยโปรแกรม SPSS เวอร์ชั่น 11.5  
1. การสรุปข้อมลูและการน าเสนอข้อมลู  

 ข้อมลูเชิงคณุภาพ ได้แก่ เพศ, ผลของการตรวจ AIMS, ผลการทดสอบ applause sign, 
ผลการตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า , ผลการตรวจ anti-saccade tasks และจ านวนผู้ ป่วยโรคฮันติง
ตนั สรุปเป็นร้อยละ (percentage) และน าเสนอข้อมลูโดยใช้ตาราง (table) หรือแผนภมูิ (graph) 
 ข้อมลูเชิงปริมาณ ได้แก่ อายุ, อายุที่เร่ิมแสดงอาการโคเรีย , ระดบัการศกึษา, คะแนน 
TMSE และผลคะแนนของการตรวจ FAB สรุปเป็นค่าเฉลี่ย (mean) ร่วมกับค่าส่วนเบ่ียงเบน
มาตรฐาน (standard deviation) และน าเสนอข้อมลูโดยใช้ฮีสโตแกรม (histogram) 
 หลงัจากแบ่งผู้ ป่วยเป็น 2 กลุ่ม คือ กลุ่ม ผู้ ป่วยที่วินิจฉัยว่าเป็นโรคฮันติงตนั และกลุ่ม
ผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั เพ่ือศกึษาเก่ียวกับการทดสอบ applause sign ส าหรับการ
วินิจฉัยโรคฮันติงตนั ดงันัน้ ค่าสถิติที่ใช้ในการวิจัยคือ ความจ าเพาะ (specificity), ความไว 
(sensitivity) และความถูกต้อง (accuracy) 
 2. การทดสอบสมมติฐาน  
 ข้อมลูเชิงคณุภาพใช้ Chi-square test 
 ข้อมลูเชิงปริมาณใช้ Student t-test 
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บทท่ี  4 
 

ผลการวิเคราะห์ข้อมูล 

 

ผลการวิเคราะห์ข้อมูล 
1. ประชากรที่น ามาศกึษา 
ระหว่างวนัที่ 1 มีนาคม 2553 ถึง 31 สิงหาคม 2553 มีผู้ ป่วยนอกที่เข้ามารับการรักษาที่

คลินิกอายุรกรรมประสาท คลินิกโรคพาร์กินสนัและกลุ่มโรคความเคลื่อนไหวผิดปกติ  ตกึภปร และ
ผู้ ป่วยในที่เข้ามารับการรักษาในตกึผู้ ป่วย โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ จ านวนทัง้หมด 34 คน ทกุคน
ได้รับเชิญให้เข้าร่วมงานวิจัย ไม่มีผู้ ใดปฏิเสธ แต่ มีผู้ ป่วย 1 คนที่ไม่ได้ตรวจเลือดส าหรับการ
วินิจฉัยโรคฮันติงตนั จึง ถูกคดัออกจากการศกึษาไป ท าให้มีผู้ ป่วยที่เข้าร่วมในการศกึษา จริงทัง้สิน้ 
33 คนจาก 32 ครอบครัว โดยจ านวนผู้ ป่วยที่ได้รับการวินิจฉัยว่าเป็นโรคฮันติงตนัจากการตรวจ
ทางอณูพนัธุศาสตร์มีทัง้หมด 11 คน ดงันัน้ความชุกของโรคฮันติงตนัในประชากรที่เคลื่อนไหว
ผิดปกติแบบโคเรีย เท่ากับ 0.33 ในช่วงเวลาของงานวิจัย  

2. ข้อมลูพืน้ฐานของผู้ ป่วยทัง้หมด (ตารางที่ 4.1 – 4.4) 
ผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียที่เข้าร่วมงานวิจัยทัง้หมด จ านวน 34 คน มี

อายุเฉลี่ย 58.18 ปี (SD = 16.6) แบ่งเป็น เพศหญิง 19 คน (คิดเป็น 55.9%) มีอายุเฉลี่ย 62.89 ปี 
และเพศชาย 15 คน (คิดเป็น 44.1%) มีอายุเฉลี่ย 52.20 ปี เน่ืองจากการตรวจวินิจฉัยโรคฮันติงตนั
ท าได้ในผู้ ป่วยเพียง 33 คนเท่านัน้ ดงันัน้จ านวนผู้ ป่วยที่ใช้ในการศกึษาจริง เท่ากับ 33 คน ในกลุ่ม
ผู้ ป่วยโรคฮันติงตนันัน้ประกอบด้วย เพศหญิง 5 คนและเพศชาย 6 คน (1:1.2) โดยในกลุ่มนีม้ีอายุ
เฉลี่ย 54.73 ปี (SD = 14.0) ส่วนกลุ่มที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนัประกอบด้วย เพศหญิง 13 คนและเพศ
ชาย 9 คน (1:0.7) ส าหรับผู้ ป่วยกลุ่มหลงันีม้ีอายุเฉลี่ยที่สงูกว่าคือ 59.73 ปี (SD = 18.2) แต่พบว่า
ไม่มีความแตกต่างกันอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติระหว่างอายุเฉลี่ย ของทัง้สองกลุ่ม (P = 0.43) และ
ไม่มีความแตกต่างของเพศในผู้ ป่วยทัง้สองกลุ่มเช่นกัน (P = 0.46)   

อายุเฉลี่ยขณะที่เร่ิมแสดงอาการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียของผู้ ป่วยทัง้ 33 คน เท่า  
กับ 53.55 ปี (SD = 18.5) โดยกลุ่มผู้ ป่วยที่เป็นโรคฮันติงตนั มีอายุเฉลี่ย 49.82 ปี ส่วนกลุ่มผู้ ป่วย
ที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั มีอายุเฉลี่ย 55.41 ปี ซึง่พบว่า อายุที่เร่ิมแสดงอาการจะมากกว่าในกลุ่ม
ผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั แต่ไม่พบว่ามีความแตกต่างอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติ (P = 0.35)  
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ระดบัการศกึษาของผู้ ป่วยที่เข้าร่วมวิจัย  คิดเป็นจ านวนปีที่ผู้ ป่วยศกึษา พบว่า ค่าเฉลี่ย
ของผู้ ป่วยทัง้หมด 10.44 ปี (อยู่ในช่วง 0-21 ปี) โดยในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั ค่าเฉลี่ยอยู่ที่ 
11.82 ปี ส่วนกลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั อยู่ที่ 9.77 ปี (P = 0.38) 

การทดสอบสภาพสมองของไทย  (TMSE) ของผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวแบบโคเรียถูกศกึษาใน 
30 คน มีผู้ ป่วย 3 คนที่ไม่ได้รับการทดสอบนี ้คิดเป็น 9.1% มีคะแนนเฉลี่ยเท่ากับ 22.17 คะแนน 
(SD = 4.90) อยู่ในช่วง 10-28 คะแนน โดยในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัมีคะแนน เฉลี่ยอยู่ที่ 22.33 
คะแนน (15-27 คะแนน) ส่วนกลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนัมีคะแนนเฉลี่ยอยู่ที่ 22.10 คะแนน 
(10-28 คะแนน) ซึง่ไม่พบว่าสภาพของสมองโดยรวมมีความแตกต่างอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติ
ระหว่างผู้ ป่วย 2 กลุ่มนี ้(P = 0.90) 

ความรุนแรงของการเคลื่อนไหวแบบโคเรีย  (AIMS) ในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั มีผลบวก 9 
คน คิดเป็น 81.8% ผลลบจ านวน 2 คน คิดเป็น 18.2% ในกลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั มี
ผลบวก 14 คน คิดเป็น 63.6% ผลลบจ านวน 8 คน คิดเป็น 36.4% แสดงให้เห็นว่ากลุ่มผู้ ป่วย
โรคฮันติงตนัมีความรุนแรงของอาการโคเรียมากกว่ากลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั  แต่ไม่พบ
ความแตกต่างนัน้มีนัยส าคญัทางสถิติ (P = 0.26) 

การเคลื่อนไหวผิดปกติอ่ืนที่พบร่วมกับการเคลื่อนไหว ผิดปกติแบบโคเรียในผู้ ป่วยจ านวน 
15 คน (45.4%) ได้แก่ อาการบิดเกร็งผิดรูป (dystonia) 6 คน (18.2%) อาการสัน่ 3 คน (9.1%) 
อาการพาร์กินโซนิซึม่ 2 คน (6.1%) และอาการเดินเซ (ataxia) พฤติกรรมซ า้ (stereotypy) อาการ
ชัก (seizure) อาการขาอยู่ไม่สขุ (restless leg syndrome) อย่างละ 1 คน โดยในกลุ่มผู้ ป่วย
โรคฮันติงตนั ส่วนใหญ่จะไม่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติอ่ืนนอกจากการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย  
(81.8%)    

สาเหตขุองการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียในผู้ ป่วยที่ศกึษาทัง้หมด เป็นผลมาจากยา
มากที่สดุ 12 คน คิดเป็น 36.4% รองมาได้แก่ โรคฮันติงตนั 11 คน (33.3%) จาก metabolic 5 คน 
(15.2%) เช่น hyperglycemia polycythemia เป็นต้น โรคทางพนัธุกรรมอ่ืนที่ไม่ใช่โรคฮันติงตนั 4 
คน (12.1%) เช่น chorea-acanthocytosis เป็นต้น และสาเหตุอ่ืนๆอีก 1 คน  

ในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั 11 คน ประกอบด้วย  เพศหญิง 5 คน ซึง่มีอายุเฉลี่ย 63.60 ปี 
(SD = 11.3) ซึง่สงูกว่าเพศชาย 6 คน ที่มีอายุเฉลี่ย 47.33 ปี (SD = 12.1) อย่างมีนัยส าคญัทาง
สถิติ (P < 0.05) คล้ายคลงึกับอายุที่เร่ิมแสดงอาการ คือ ค่าเฉลี่ยในเพศหญิงสงูกว่าเพศชาย (58.2 
กับ 42.83 ปี) (P = 0.04) ส่วนระดบัการศกึษาในกลุ่มเพศชายมีการศกึษา สงูกว่าเพศหญิง  (15.3 
กับ 7.6 ปี) (P = 0.03) ส าหรับคะแนนของการทดสอบ TMSE (P = 1.00) และความรุนแรงของ
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อาการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย  (P = 0.15) ไม่แตกต่างกันอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติใน
ระหว่างทัง้สองเพศ  

 

ผลการเปรียบเทียบปัจจัยท่ีศึกษา  (แผนภมูิที่ 4.1 ตารางที่ 4.5 – 4.7) 

จากผู้ ป่วยทัง้หมดน าเข้ามาในการศกึษา 34 คน มีผู้ ป่วย 1 รายที่ไม่ได้รับการตรวจ
วินิจฉัยโรคฮันติงตนัทางอณูพนัธุศาสตร์ ดงันัน้การศกึษาจะค านวณจากผู้ ป่วยที่ ได้รับการยืนยัน
การวินิจฉัยโรคด้วยการตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์แล้ว จ านวน 33 คน ท าการศกึษาการตรวจ
ร่างกาย 4 ประเภทเพ่ือประกอบการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั ได้แก่ การทดสอบแอบพลอสซายน์ การ
ตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า การกลอกตา ไปด้านตรงข้ามกับสิ่งกระตุ้นและการตรวจทางประสาท
จิตวิทยาที่แสดงถึงสมองกลีบฟรอนทลั ผลการศกึษาปรากฎว่า การทดสอบแอบพลอสซายน์ของ
ผู้ ป่วยพบความผิดปกติ 5 คน คิดเป็น 14.7% ของผู้ ป่วยทัง้หมด  

ในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั มีความผิดปกติของการทดสอบแอบพลอสซายน์ 1 คนจาก
ผู้ ป่วย 11 คน (คิดเป็น 9.1%) เป็นเพศหญิง อายุ 50 ปี เร่ิมแสดงอาการโคเรียตัง้แต่อายุ 45 ปี 
ระยะเวลาของการศกึษา 17 ปี ขณะที่ท าการทดสอบ ผู้ ป่วยรายนีม้ีอาการเคลื่ อนไหวผิดปกติแบบ
โคเรียค่อนข้างรุนแรงและคะแนน TMSE ได้ 24 คะแนน ซึง่ถือว่าอยู่ในเกณฑ์บกพร่องเล็กน้อย ผล
การตรวจ knee jerk และ anti-saccade tasks อยู่ในเกณฑ์ปกติ แต่คะแนน FAB ได้เพียง 6 
คะแนน ส่วนกลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั  พบความผิดปกติของการทดสอบแอบพลอสซายน์ 4 
คนจากผู้ ป่วย 22 คน (คิดเป็น 18.2%) ประกอบด้วย เพศหญิง 3 คนและเพศชาย 1 คน อายุเฉลี่ย 
56.0 ปี (SD = 11.5) อายุเฉลี่ยที่เร่ิมแสดงอาการ 56.30 ปี (SD = 12.0) คะแนน TMSE อยู่ในช่วง 
11-27 คะแนน ส่วนคะแนน FAB อยู่ในช่วง 4-9 คะแนน ซึง่เมื่อเปรียบเทียบในทัง้สองกลุ่มผู้ ป่วย 
ไม่พบความแตกต่างอย่างมีนัยส าคญั ทางสถิติของผลการทดสอบแอบพลอสซายน์  (P = 0.45)  

ความเช่ือถือได้ของการทดสอบแอบพลอสซายน์ในงานวิจัยนี ้พบว่ามีความเช่ือถือพอใช้
ในระหว่างการให้คะแนนของแพทย์ผู้กรอกคะแนนทัง้สองท่าน ณ เวลาของการตรวจร่างกายเดียว 
กันหรือใกล้เคียงกัน (Kappa = 0.45) ส าหรับการทดสอบแอบพลอสซายน์ในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั มี
ค่าความจ าเพาะ 81.8% แต่ค่าความไวเพียงแค่ 9.1% และความถูกต้อง 57% เมื่อเปรียบเทียบ
สดัส่วนของจ านวนผู้ ป่วยที่ทดสอบแอบพลอสซายน์ผิดปกติในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัต่อสดัส่วน
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ของจ านวนผู้ ป่วยที่ทดสอบแอบพลอสซายน์ผิดปกติในกลุ่มผู้ ป่วยที่ ไม่เป็นโรคฮันติงตนั หรือเรียก 
ว่า ค่า likelihood ratio เท่ากับ 0.5  

การตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่าในผู้ ป่วยทัง้หมด 33 คน พบความผิดปกติ 3 คน คิดเป็น 
9.09% โดยอยู่ในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั 2 คน (66.67%) และกลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั 1 
คน (33.33%) ซึง่ไม่พบว่ามีความแตกต่างอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติ ระหว่างการตอบสนองของ
รีเฟล็กซ์ที่เข่าในทัง้สองกลุ่มผู้ ป่วย (P = 0.25) โดยมีค่าความไวของการตอบสนองของรีเฟล็กซ์
เท่ากับ 18.18% 

ส าหรับการตรวจการกลอกตาไปด้านตรงข้ามกับสิ่งกระตุ้นของผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหว ผิดปกติ
แบบโคเรีย มีจ านวนผู้ ป่วยที่มีความผิดพลาด เท่ากับ 13 คน (39.4%) ประกอบด้วย ผู้ ป่วยในกลุ่ม
ที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั จ านวน 8 คน (36.4% ของผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนัทัง้หมด) และ 5 คนใน
กลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั (45.5% ของผู้ ป่วยที่เป็นโรคฮันติงตนั) ถึงแม้ว่าในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั
จะมีโอกาสผิดพลาดของการกลอกตามากก ว่ากลุ่มที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั แต่พบว่าไม่มีความแตก  
ต่างกันอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติ  (P = 0.45) 

เมื่อน าการทดสอบแอลพลอสซายน์มาร่วมกับ การตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า เพ่ือช่วย
แยกกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัจากกลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั พบว่าค่าความไวเพ่ิมขึน้เป็น 
25.38% ถ้าการทดสอบแอลพลอสซายน์มาร่วมกับ anti-saccade tasks ค่าความไวเพ่ิมขึน้เป็น 
49.95% ส่วนการตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า เมื่อตรวจร่วมกับ anti-saccade tasks ค่าความไว
เป็น 54.9% ส าหรับการทดสอบแอบพลอสซายน์ การตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า หรือ anti-
saccade tasks ผิดปกติอย่างน้อยหนึ่งอย่างในผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย  ค่าความไว
จะสงูขึน้ เท่ากับ 63.64% ค่าความจ าเพาะ 54.54% likelihood ratio เท่ากับ 1.4    

คะแนนเฉลี่ยของการทดสอบทางประสาทจิตวิทยาที่แสดงหน้าที่ของสมองกลีบฟรอนทลั  
(FAB) ของผู้ ป่วยทัง้หมด เท่ากับ 10.12 คะแนน (SD = 4.3) คะแนนอยู่ในช่วง 4-17 คะแนน โดย
กลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัมีคะแนนเฉลี่ย 9.64 คะแนน (อยู่ในช่วง 4-17 คะแนน) ส่วนกลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่
เป็นโรคฮันติงตนัมีคะแนนเฉลี่ย 10.36 คะแนน (อยู่ในช่วง 4-17 คะแนน) ซึง่สงูกว่ากลุ่มผู้ ป่วยที่
เป็นโรค แต่พบว่าทัง้สองกลุ่มไม่มีความแตกต่างกันอย่างมีนัย  ส าคญัทางสถิติ (P = 0.65)  
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ตารางที่ 4.1 แสดงข้อมลูพืน้ฐานของผู้ ป่วยของการวิจัยที่เคลื่ อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย ใน
โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ จ านวน 33 คน 

 

ข้อมลูพืน้ฐาน กลุ่มผู้ ป่วยโรค        
ฮันติงตนั                      
(n = 11) 

กลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็น
โรคฮันติงตนั            

(n = 22) 

P value 

เพศชาย (%) 6 (54.5) 9 (40.9) 0.46 a 

อายุ (ปี) 54.73 (14.0) 59.73 (18.2) 0.43 b 

อายุที่เร่ิมแสดงอาการ (ปี) 49.82 (12.6) 55.41 (20.9) 0.35 b 

ระดบัการศกึษา (ปี) 11.82 (6.1) 9.77 (6.3) 0.38 b 

คะแนน TMSE (คะแนน) 22.33 (3.7) 22.10 (5.4) 0.90 b 

AIMS ให้ผลบวก (%) 9 (81.8) 14 (63.6) 0.26 a 

 a = Chi-square test, b = independent t test 

 

ตารางที่ 4.2 แสดงจ านวนผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติอ่ืนที่พบร่วมกับการเคลื่อนไหว ผิดปกติ
แบบโคเรีย 

 

การเคลื่อนไหวผิดปกติร่วม  จ านวน (%) 

Dystonia  6 (18.2) 

Tremor  3 (9.1) 



 
 

43 

Parkinsonism  2 (6.1) 

Ataxia  1 (3.0) 

Stereotypy  1 (3.0) 

Restless leg syndrome 1 (3.0) 

Seizure  1 (3.0) 

 

ตารางที่ 4.3 แสดงสาเหตขุองการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย ของผู้ ป่วยที่ศกึษาทัง้ 33 คน 

  

สาเหตุ จ านวน (%) 

Drug  12 (36.4%) 

Huntington’s disease 11 (33.3%) 

Metabolic disorders  5 (15.2%) 

Hereditary diseases except Huntignton’s disease 4 (12.1%) 

Miscellaneous  1 (3.0%) 

 

ตารางที่ 4.4 แสดงข้อมลูพืน้ฐานของกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั จ านวน 11 คน 

 

ข้อมลูพืน้ฐาน หญิง (n = 5) ชาย (n = 6) P ทัง้หมด (n = 11) 

อายุ (ปี) 63.60 (11.3) 47.33 (12.1) 0.05 b 54.73 (14.0) 
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อายุที่เร่ิมแสดงอาการ 
(ปี) 

58.2 (10.3) 42.83 (10.3) 0.04 b 49.82 (12.6) 

ระดบัการศกึษา (ปี) 7.6 (7.1) 15.33 (1.6) 0.03 b 11.82 (6.1) 

คะแนน TMSE (คะแนน) 22.33 (2.9) 22.33 (4.4) 1.00 b 22.33 (3.7) 

AIMS ให้ผลบวก (%) 5 (100) 4 (66.7) 0.15 a 9 (81.8) 

a = Chi-square test, b = independent t test 

 

แผนภมูิที่ 4.1 แสดงความผิดปกติของการทดสอบแอบพลอสซายน์ในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัและ
กลุ่มผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั จ านวน 33 คน 

 

 

 

ตารางที่ 4.5 แสดงผลการทดสอบแอบพลอสซายน์ในผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย  33 คน 
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ผลการทดสอบแอบพลอสซายน์  กลุ่มผู้ ป่วย
โรคฮันติงตนั 

กลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่
เป็นโรคฮันติงตนั 

รวม 

ผิดปกติ 1 4 5 

ปกติ 10 18 28 

รวม 11 22 33 

 

 ตารางที่ 4.6 แสดงค่าความไว ความจ าเพาะ ค่าความถูกต้อง ค่า positive predictive value ค่า 
negative predictive value และค่า likelihood ratio ของการทดสอบแอบพลอสซายน์ในการช่วย
วินิจฉัยโรคฮันติงตนั 

 

การทดสอบแอบพลอสซายน์  เปอร์เซนต์ 

Sensitivity  9.1 

Specificity  81.8 

Accuracy  57.6 

Positive predictive value 20.0 

Negative predictive value 64.3 

Likelihood ratio if test positive 50.0 
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ตารางที่ 4.7 แสดงข้อมลูของผลการตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า การกลอกตา ไปด้านตรงข้ามกับ
สิ่งกระตุ้นและการตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดงถึงสมองกลีบฟรอนทลั ในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮัน-
ติงตนัและกลุ่มผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั จ านวน 33 คน 

 

การตรวจร่างกาย  กลุ่มผู้ ป่วยโรค        
ฮันติงตนั                      
(n = 11) 

กลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็น
โรคฮันติงตนั            

(n = 22) 

P value 

การตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่าผิดปกติ 
(%) 

2 (18.2) 1 (4.5) 0.25 a 

การกลอกตาไปด้านตรงข้ามบกพร่อง (%) 5 (45.4) 8 (36.4) 0.45 a 

การตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดง
หน้าที่ของสมองกลีบฟรอนทลั  (คะแนน) 

9.64 (4.4) 10.36 (4.3) 0.65 b 

a = Chi-square test, b = independent t test 



 
 

บทท่ี  5 
 

อภปิรายผล สรุปผลการวิจัย และข้อเสนอแนะ 

 

อภิปรายผลการวิจัย  

จากการศกึษาพบว่า ผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย ในฐานข้อมลู
ของคลินิกโรคพาร์กินสนัและกลุ่มโรคเคลื่อนไหวผิดปกติที่ถูกเรียกเข้ามารักษาแบบผู้ ป่วยนอกและ
ผู้ ป่วยใหม่ที่เข้ามารับการรักษาแบบผู้ ป่วยนอกและผู้ ป่วยในของโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์  ในช่วง
เวลา 6 เดือนของงานวิจัย ทัง้หมด 34 คน มีผู้ ป่วย 1 คนที่ไม่สามารถยืนยันการวินิจฉัยโรคได้ 
ข้อมลูของผู้ ป่วยที่เหลือพบว่า เป็นผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั 11 ราย อาจจะกล่าวได้ว่าความชุกของ
โรคฮันติงตนัในประชากรที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย เท่ากับ 0.33 แต่ยังไม่สามารถสรุป
แน่นอนได้ เพราะผู้ ป่วยส่วนหนึ่งที่เข้ามาในการศกึษาถูกคดัเลือกมาจากแพทย์ผู้ช านาญทางระบบ
ประสาทที่ทราบการวินิจฉัยโรคแล้ว ข้อมลูที่ได้จากการศกึษามีค่าใกล้เคียงกับ ฐานข้อมลูในคลินิก
โรคพาร์กินสนัและข้อมลูของโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ที่สืบค้นมาจาก ICD-10 ในปี 2551 ซึง่มีค่า
เท่ากับ 0.20 ในปัจจุบันยังไม่มีคนท าการศกึษาเก่ียวกับความชุกของโรคฮันติงตนัในผู้ ป่วยกลุ่มนี ้
และความชุกของโรคฮันติงตนัในประเทศไทย  

สาเหตขุองการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียในผู้ ป่วยทัง้ 33 คน ส่วนใหญ่ ไม่ได้มี
สาเหตมุาจากโรคที่ถ่ายทอดทางพนัธุกรรม โดยเฉพาะ เกิดจากยา ซึง่คล้ายคลงึกับการศกึษาก่อน
หน้า แต่สาเหตขุองโรคที่ถ่ายทอดทางพนัธุกรรมและท าให้เกิดอาการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย
พบในผู้ ป่วยถึง 15 คน (45.4%) อาจจะเป็นเหตจุากการศกึษาท าในโรงพยาบาลใหญ่ที่รับผู้ ป่วยส่ง
ต่อมาจากโรงพยาบาลอ่ืน  (tertiary hospital) 

ข้อมลูของการศกึษาพบว่า โรคฮันติงตนัพบในผู้ ป่วยเพศชายมากกว่าเพศหญิง
เล็กน้อยด้วยอตัราส่วน 1.2:1 ซึง่คล้ายคลงึกับการศกึษาในอดีตที่ประชากรผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั ไมมี่
ความแตกต่างกันระหว่างเพศชายกับเพศหญิง  [8] จากหลายการศกึษา ส่วนใหญ่อายุเฉลี่ยที่เร่ิม
แสดงอาการของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั มกัจะประมาณ 35-45 ปี ส่วนในการศกึษานี ้พบว่า อายุเฉลี่ย
ที่เร่ิมเกิดอาการเท่ากับ 49.82 ปี โดย ผู้ ป่วยในการศกึษาจะมีอาการเคลื่อนไหว ผิดปกติแบบโคเรีย
เป็นอาการน าเท่านัน้ ซึง่อายุเฉลี่ยมากกว่าหลายการศกึษาเพียงเล็กน้อย ความแตกต่างอาจจะ
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เป็นผลมาจากผู้ ป่วยของการศกึษาอ่ืนมีอาการน ารูปแบบอ่ืนที่ท าให้ผู้ ป่วยมาพบแพทย์นอกเหนือ
อาการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย เช่น อาการ ทางจิตหรือพฤติกรรมผิดปกติที่น ามาก่อนอาการ
ทางการเคลื่อนไหว เป็นต้น เน่ืองจากยังไม่มีข้อมลูของผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัในประเทศไทย ท าให้ไม่
ทราบว่าอาการใดเป็นอาการหลกัที่น าผู้ ป่วยมาพบแพทย์ ดงันัน้อาจจะขึน้กับความสนใจอาการ
ผิดปกติของผู้ ป่วยแต่ละคนและแต่ละสถานที่ที่มีความแตกต่างกัน  

 กลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัในการศกึษา มีระดบัการศกึษาที่สงูกว่ากลุ่มที่ไม่เป็น
โรคฮันติงตนั และคะแนนเฉลี่ยของการทดสอบสภาพสมอง (TMSE) ของผู้ ป่วยทัง้หมดอยู่ในเกณฑ์
ต ่ากว่าค่าปกติเล็กน้อย (ประมาณ 22 คะแนน) โดยกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัมีคะแนนสงูกว่าอีก
กลุ่มเพียงเล็กน้อย แต่ไม่มีความแตกต่างกันอย่างนัยส าคญัทางสถิติในทัง้สองกลุ่ม เน่ืองจากการ
ทดสอบสภาพสมองที่ใช้ในการเปรียบเทียบสองกลุ่ม ใช้การทดสอบ TMSE ซึง่เป็นการตรวจการ
ท างานของสมองโดยรวมของผู้ ป่วย และค่อนข้างเป็นมาตรฐานส าหรับใช้ในการทดสอบสภาพ
สมองในงานวิจัยส่วนใหญ่ของคนไทย โดยที่ไม่มีความจ าเพาะเจาะจงกับต าแหน่งของสมองที่เกิด
ความผิดปกติตามพยาธิสภาพของโรคฮันติงตนั เช่น สมองกลีบฟรอนทลั ซึง่ท าให้เกิดความ
บกพร่องทางพทุธิปัญญา สามารถพบได้บ่อยและเกิดได้ทกุระย ะของโรคฮันติงตนั เป็นต้น เพ่ือให้
กลุ่มตวัอย่างทัง้สองกลุ่มไม่มีความแตกต่างกันในแง่ระดบัการ รับรู้ ความเข้าใจในการสื่อสาร 
สมาธิและความสนใจ หรือความจ า ดงันัน้ผลการศกึษาที่พบว่าความบกพร่องของสภาพสมองใน
กลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัคล้ายคลงึกับอีกกลุ่มหนึ่ง เป็นการลดปัจจัยที่มารบกวนการศกึษาการ
ตรวจร่างกาย เช่น การทดสอบแอบพลอสซายน์ หรือ anti-saccade tasks หรือ FAB ส่วนการที่ผล
คะแนน TMSE ของกลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนัใกล้เคียงกับกลุ่มผู้ ป่วย โรคฮันติงตนัมาก  
อาจจะเป็นผลจากผู้ ป่วยในกลุ่มที่ไม่ใช่โรคฮันติงตนั มีความผิดปกติของสมองในหลายต าแหน่ง
เช่นกัน จึงท าให้คะแนน TMSE ต ่ากว่าค่าปกติ 

ความรุนแรงของการเคลื่อนไหวแบบโคเรียที่ท าการทดสอบในการศกึษานี ้ใช้การ
ลงคะแนนของ AIMS ซึง่เป็นการตรวจที่ใช้ในกลุ่มผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหว ผิดปกติแบบโคเรียโดยมกัมี
สาเหตมุาจากยา โดยเฉพาะยา antipsychotics (tardive dyskinesia) [98] ผลของการศกึษา
พบว่าไม่มีความแตกต่างกันของความรุนแรงในผู้ ป่วยทัง้สองกลุ่ม ซึง่การตรวจ AIMS อาจจะเป็น
การทดสอบที่ไม่เป็นมาตรฐานได้ ดีเพียงพอในการเปรียบเทียบความรุนแรงของการเคลื่อนไหวแบบ
โคเรีย เน่ืองจากผู้ ป่วย ที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียไม่ได้มีสาเหตมุาจาก  tardive dyskinesia 
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ทกุราย แต่ในปัจจุบัน ยังคงไม่มีการทดสอบความรุนแรงของการเคลื่อนไหว ผิดปกติแบบโคเรียใดที่
เหมาะสมและถูกต้องแม่นย าพอส าหรับการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียจากสาเหตทุี่แตกต่างกัน  

ดงันัน้จากผลการศกึษาข้อมลูพืน้ฐานทัง้หมดของผู้ ป่วย พบว่าไม่มี ข้อมลูส าคญั
ใดมีความแตกต่างกันอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติ เมื่อน ามาเปรียบเทียบระหว่างกลุ่มผู้ ป่วยที่เป็น
โรคฮันติงตนัและกลุ่มผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั  จึงท าให้การศกึษาเปรียบเทียบกลุ่มตวัอย่างสอง
กลุ่มนัน้มีความน่าเช่ือถือมาก 

จากผลการศกึษาพบว่า การทดสอบแอบพลอสซายน์ในกลุ่มผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหว
ผิดปกติแบบโคเรีย มีค่าความไวต ่ามากส าหรับในการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั เพียงแค่ 9.1% ซึง่
แตกต่างจากการศกึษาแบบ case control ที่มีเพียงการศกึษาเดียวก่อนหน้านี ้ โดยพบว่า ค่าความ
ไวเท่ากับ 20% โดยที่กลุ่มควบคมุเป็นคนปกติ ซึง่อาจจะไม่สามารถเปรียบเทียบกันได้ดีนัก  [70] 
สาเหตทุี่ค่าความไวต ่า  อาจจะเป็นผลมาจากจ านวนผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัในการศกึษานีย้ัง น้อยเกิน 
ไป เพราะมีเพียงแค่ 11 คน คงต้องมีการศกึษาต่อไปในอนาคตโดยเพ่ิมจ านวนตวัอย่างที่เข้าร่วม
ศกึษาให้มากขึน้ หรืออาจจะเป็นเพราะการออกแบบงานวิจัยยังไม่ดีพอ ตัง้แต่การคดัเลือกกลุ่ม
ตวัอย่างเข้ามาในการศกึษา เน่ืองจากการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียมีอบุัติการณ์ต ่า ผู้ ป่วยที่ถูก
ศกึษามาจากคลินิกที่เช่ือว่าครอบคลมุผู้ ป่วยกลุ่มนีไ้ด้มากที่สดุ และโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์เป็น 
tertiary hospital ท าให้กลุ่มผู้ ป่วยอาจจะมีอาการที่รุนแรงกว่าผู้ ป่วยในโรงพยาบาลอ่ืน น าไปสู่ผล
ของค่า positive predictive value และ negative predictive value แตกต่างกัน หรือในแง่วิธีการ
ทดสอบแอบพลอสซายน์ที่ผู้ท าวิจัยเป็นผู้แสดงตวัอย่างการทดสอบให้ผู้ ป่วยแต่ละรา ยต่อหน้าด้วย
ตนเอง ซึง่อาจจะท าให้ความเช่ือถือได้ของการทดสอบลดน้อยลง ดงันัน้ควรจะ บันทกึวิธีการตรวจ
แอบพลอสซายน์ลงในเทปวีดีโอเพ่ือสอนแสดงให้ผู้ ป่วยทกุคนที่เข้ารับการศกึษาเหมือนกัน สดุท้าย
อาจจะเป็นผลของความแม่นย าของการทดสอบแอบพลอสซายน์ เองที่ไม่เพียงพอในการวินิจฉัย 
โรคฮันติงตนั มีโอกาสเกิดผลลบจากการทดสอบแอบพลอสซายน์สงูในผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั (false 
negative สงู) 

ส าหรับค่าความจ าเพาะของการทดสอบแอบพลอสซายน์ในการศกึษานี ้มีค่าสงู
ถึง 81.8% ซึง่มีค่าใกล้เคียงกับค่าคาดหวงัที่ ตัง้ไว้ในการค านวณขนาดตวัอย่าง เน่ืองจากค่าความ  
จ าเพาะสงูของการทดสอบใดการทดสอบหนึ่ง เหมาะกับการน ามาช่วยในการวินิจฉัยโรคโดยจะมี
โอกาสผิดพลาดน้อยจากการทดสอบแอบพลอสซายน์ ผิดปกติในผู้ ป่วยที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั (false 
positive ต ่า) แต่เน่ืองจากการศกึษานีม้ีจ านวนตวัอย่างไม่มากพอ อีกทัง้ งานวิจัยได้ตัง้ค่าคาดหวงั
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ไว้สงูในการประกอบการค านวณกลุ่มตวัอย่าง  เมื่อเปรียบเทียบกับการศกึษาของ Laura และคณะ 
พบว่า ค่าความจ าเพาะของการตรวจนีเ้ท่ากับ 58.5% เมื่อเทียบกับคนปกติ [70] ซึง่มีค่าต ่ากว่าใน
การศกึษานี ้ โดยที่กลุ่มควบคมุแตกต่างกันคือเป็นคนปกติ ดงันัน้ท าให้ค่าความจ าเพาะที่สงูอาจจ ะ
ไม่เป็นประโยชน์ในการน ามาใช้เพ่ือช่วยการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั เพราะค่าความไว  positive 
predictive value และ likelihood ratio ของการทดสอบแอบพลอสซายน์ต ่ามาก 

ในปัจจุบันยังไม่เคยมีการศกึษามาก่อนหน้าเพ่ือหาค่าความเช่ือถือได้ของการ
ทดสอบแอบพลอสซายน์ ดงันัน้การศกึษาครัง้นี ้ผลของความเช่ือถือได้ (Kappa) มีค่า 0.45 ซึง่เป็น
ค่า Kappa ที่ไม่สงู หมายถึงความเช่ือถือได้ของการทดสอบนีอ้ยู่ระดบัปานกลาง  ข้อผิดพลาด
อาจจะมาจากการประเมินการทดสอบแอบพลอสซายน์โดยแพทย์ท่าน อ่ืนที่ไม่ได้ใช้วิธีเดียวกันใน
ผู้ ป่วยทกุคน เร่ิมจากผู้ ป่วยดวิูธีการตรวจจากเทปวีดีโอเดียวกัน แล้วถ่าย วีดีโอผู้ ป่วยขณะผู้ท าวิจัย
ตรวจ และลงคะแนนโดยแพทย์สองท่านที่ ได้ทราบเกณฑ์การให้คะแนนก่อนล่วงหน้า  ถ้าเกิด
ลงคะแนนไม่เหมือนกัน อาจจะมีการปรึกษาเหตผุลของความแตกต่างในการประเมิน เพ่ือตัง้
เกณฑ์ของการให้คะแนนให้เป็นมาตรฐานมากขึน้  ส่งผลให้การทดสอบแอบพลอสซายน์ในการ 
ศกึษานีอ้าจจะไม่มีความเที่ยงเพียงพอระหว่างแพทย์ที่ตรวจแต่ละท่านในการน ามาใช้จริง เพราะ
ขาด inter-observer reliability คงต้องมีการศกึษาเพ่ิมเติมโดยปรับเปลี่ยนวิธีการวิจัยให้เหมาะสม
มากขึน้ 

การตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่าผิดปกติของกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนัในการศกึษา
นี ้พบเพียง 9.09% ซึง่น้อยกว่าการศกึษาของ Timothy Brannan ที่พบถึง 35.5% [17] อาจจะ
เน่ืองมาจากจ านวนตวัอย่างที่เข้าร่วมในการศกึษามีน้อยเป็นผลจากที่ไม่ได้ค านวณกลุ่มตวัอย่าง
จากการศกึษาการตอบสนองของรีเฟล็กซ์ที่เข่า ผิดปกติก่อนหน้า และกลุ่มตวัอย่างที่ศกึษาแตกต่าง
กัน (11 กับ 31 คน) รวมทัง้การวินิจฉัยโรคฮันติงตนัในการศกึษาของ Brannan ไม่ได้ยืนยันด้วย
การตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์ ซึง่มีความแม่นย าสงูมาก คงใช้เพียงอาการทางคลินิกที่เข้าได้กับ
โรคฮันติงตนัเท่านัน้ ดงันัน้ อาจจะท าให้ไม่สามารถสรุปผลการศกึษาได้แน่นอน 

การศกึษาเก่ียวกับการกลอกตาในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั มีหลายการศกึษา ทัง้
ในอเมริกาและยุโรปแสดงให้เห็นว่า พบความผิดปกติของการกลอกตา ได้บ่อยในผู้ ป่วยโรคฮันติง -
ตนัทัง้กลุ่มที่ไม่แสดงอาการและกลุ่มที่แสดงอาการแล้วอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติ  โดยเกิดความ
ผิดพลาดบ่อยกว่าหรือระยะเวลาที่เร่ิมต้นกลอกตาไปด้านเดียวกับสิ่งกระตุ้นนานกว่า เมื่อเปรียบ 
เทียบกับคนปกติ [20-21] ส าหรับการศกึษานี ้เป็นการศกึษาเฉพาะความผิดพลาดจากการกลอก
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ตาไปด้านตรงข้ามกับค าสัง่ ผลของการศกึษา ไม่สอดคล้องกับการศกึษาก่อนหน้านี คื้อ พบว่าไม่มี
ความแตกต่างกันอย่างมีนัยส าคญัทางสถิติในกลุ่มผู้ ป่วยที่เป็นโรคฮันติงตนัและกลุ่มที่ไม่เป็นโรค 
อาจจะเน่ืองมาจากวิธีการทดสอบในการศกึษานี ้ใช้เพียงการ สงัเกตด้วยตา ไม่มีการใช้เคร่ืองมือ
พิเศษที่สามารถตรวจการกลอกตาได้อย่างแม่นย า เหมือนของการศกึษาในต่างประเทศ และไม่ได้
ทดสอบความเช่ือถือได้ของการตรวจนี ้ด้วยผู้ ร่วมวิจัยมากกว่าหนึ่งคน อาจจะท าให้ ผลที่ได้เกิดอคติ
จากการตรวจโดยผู้ วิจัยท่านเดียว น าไปสู่ผลการศกึษาที่คลาดเคลื่อนได้ อีกนัยหนึ่งอาจจะเกิดจาก
ผู้ ป่วยกลุ่มควบคมุที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนัมีพยาธิสภาพของสมองส่วนที่เก่ียวข้องกับการกลอกตา
คล้ายคลงึกับพยาธิสภาพในโรคฮันติงตัน เช่น ในผู้ ป่วย chorea-acanthocytosis [99] หรือ 
schizophrenia [100] เป็นต้น ท าให้เกิดเป็นปัจจัยกวนในกลุ่มควบคมุได้  

อาการที่เก่ียวกับความบกพร่องทางกระบวนความคิดหรือพทุธิปัญญาของ ผู้ ป่วย
โรคฮันติงตนัเป็นอาการส าคญัต่อการด าเนินชีวิต หน้าที่การท างาน และการดแูลของญาติ มี
การศกึษามากมายที่พยายามค้นหาเคร่ืองมือที่เหมาะสมและเช่ือถือได้ที่จะน ามาทดสอบความ
บกพร่องนี ้ เช่น Montreal Cognitive Assessment (MoCA) [101], Mini-Mental State 
Examination (MMSE), Frontal Assessment Battery (FAB), Wechsler Adult Intelligence 
Scale (WAIS) เป็นต้น การศกึษาของ Rodrigues และคณะ ที่ประเทศบราซิล ในปี  ค.ศ. 2003 ถึง 
2008 ในผู้ ป่วยที่วินิจฉัยว่าเป็นโรคฮันติงตนัด้วยการตรวจอณูพนัธุศาสตร์ 41 คน พบว่า คะแนน
ของการทดสอบด้วย FAB ในผู้ ป่วยโดยเฉลี่ย เท่ากับ 6.5 (0-16 คะแนน) มีค่าต ่ากว่ากลุ่มควบคมุที่
เป็นคนปกติโดยมีอายุและเพศเดียวกัน ซึง่คะแนนเฉลี่ยเท่ากับ 13.3 (7-18 คะแนน) อย่างมี
นัยส าคญัทางสถิติ เช่นเดียวกับคะแนน MMSE ของกลุ่มผู้ ป่วยที่มีค่าต ่ากว่ากลุ่มควบคมุอย่างมี
นัยส าคญัด้วย [96]  

จากผลการศกึษา คะแนนเฉลี่ยของการทดสอบ FAB ในกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั 
เท่ากับ 9.64 (4-17 คะแนน) ซึง่มีคะแนนสงูกว่าการศกึษาที่บราซิล เน่ืองจากผู้ ป่วยของการศกึษา
หลงันัน้มีระดบัการศกึษาที่ด้อยกว่า คือ ระยะเวลาของการศกึษาเฉลี่ยอยู่ที่ 6.7 ปี น้อยกว่ากลุ่ม
ผู้ ป่วยในการศกึษานีถ้ึง 5.12 ปี อีกทัง้กลุ่มที่น ามาเปรียบเทียบของทัง้สองการศกึษาก็มีความ
แตกต่างกัน โดยที่การศกึษาของบราซิลศกึษาในกลุ่มคนปกติ ส่วนการศกึษานี ้ ได้ท าการศกึษาใน
กลุ่มผู้ ป่วยที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียจากสาเหตอ่ืุนที่ไม่ใช่โรคฮันติงตนั ซึง่อาจจะเป็น กลุ่ม
โรคจากความเสื่อมของระบบประสาท (neurodegenerative diseases) ที่ถ่ายทอดทางพนัธุกรรม
และอาการคล้ายคลงึกับโรคฮันติงตนั เช่น chorea-acanthocytosis หรือ neuroferritinopathy 
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เป็นต้น โดยกลุ่มโรคเหล่านีส้ามารถแสดงอาการของสมองเสื่อมได้เช่นกัน [102-103] ดงันัน้ท าให้
กลุ่มควบคมุนีมี้โอกาสที่จะมีคะแนนการทดสอบ MMSE ที่ต ่ากว่าคะแนนของคนปกติ จึงไม่ แสดง
ให้เห็นความแตกต่างอย่างชัดเจนของคะแนน FAB และ TMSE ระหว่างกลุ่มผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั
และกลุ่มผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียที่ไม่เป็นโรคฮันติงตนั   

  

สรุปผลการวิจัยและข้อเสนอแนะ 

ส าหรับการน าการทดสอบแอบพลอสซายน์มาใช้ในผู้ ป่วยที่มีปัญหาเร่ืองการ
เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรีย ยังไม่มีการศกึษาใดท ามาก่อนหน้านี ้จากการที่ผลของงานวิจัยที่
แสดงออกมา อาจจะยังไม่สามารถ น าไปใช้เพ่ือให้เกิดประโยชน์ได้จริง ในการช่วยยืนยันการ
วินิจฉัยโรคฮันติงตนั เน่ืองจากค่าความ ไวต ่า likelihood ratio และ positive predictive value ต ่า
มาก ถึงแม้ว่าค่าความจ าเพาะจะสงูก็ตาม โดยเฉพาะอย่างย่ิงเมื่ออาการทางคลินิกยังไม่เข้ากับ
โรคฮันติงตนั เพราะการทดสอบที่น าเป็นประโยชน์หรือมาปฏิบัติจริงไม่ได้วิเคราะห์เ พียงค่าความไว
และค่าความจ าเพาะเท่านัน้ ดงันัน้ อาจจะต้องมีการพฒันาขัน้ตอนการวิจัยในด้านเกณฑ์
มาตรฐานของการคดัเลือกผู้ ป่วยที่เข้ามาศกึษา การสอนแสดงการทดสอบแอบพลอสซายน์ การ
เก็บบันทกึผลของการทดสอบ และควรมีการศกึษา inter-observer reliability ต่อไปในการศกึษา
ภายภาคหน้า  

ปัจจุบันการศกึษาการทดสอบแอบพลอสซายน์มกัท าในผู้ ป่วยที่มีลกัษณะของ
พาร์กินโซนิซึม่เป็นส่วนใหญ่ ทัง้ที่ความผิดปกติของ fronto-subcortical pathway มีอาการแสดง
ได้หลายรูปแบบ ข้อมลูของการศกึษานีน่้าจะเป็นประโยชน์ในการน าไปสู่การค้นคว้าการต รวจ
ร่างกายอ่ืนที่จ าเพาะมากขึน้ หรือการปรับเปลี่ยนไปใช้กับ ผู้ ป่วยกลุ่มอาการอ่ืนได้อีก ต่อไป 

ส่วนการตรวจร่างกายอ่ืนๆ ได้แก่ การตรวจร่างกายเก่ียวกับการตอบสนองของ
รีเฟล็กซ์ที่เข่า การกลอกตาไปด้านตรงข้ามกับสิ่งกระตุ้นและการตรวจทางประสาทจิตวิทยาที่แสดง
ถึงสมองกลีบฟรอนทลั ยังไม่สามารถน าไปใช้ในการช่วยวินิจฉัยโรคได้ดีพอ เน่ืองจาก ไม่ได้ท าการ
ทดสอบ inter-observer reliability และผลของการศกึษายังไม่สามารถแยกผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั
ออกจากผู้ ป่วยโรคอ่ืนที่เคลื่อนไหวผิดปกติแบบโคเรียได้อย่างชัดเจน โดยที่การศกึษาก่อนหน้ายังมี
ค่อนข้างน้อย ท าให้ไม่สามารถสรุปผลได้ชัดเจนและถูกต้อง คงต้องมีการศกึษาค้นคว้า และก าหนด
รูปแบบการวิจัยที่ดีต่อไป 
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ภาคผนวก ก 
 

ใบยินยอมเข้าร่วมการวิจัย  
 

เร่ือง  ความจ าเพาะของการทดสอบแอบพลอสซายน์ส าหรับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั  
 

1. ค าชีแ้จงเก่ียวกับโรคฮันติงตนั 
โรคฮันติงตนัเป็นกลุ่มโรคที่เกิดจากความเสื่อมของระบบประสาท ซึง่พบบ่อยที่สดุในผู้ ป่วย

ที่มาด้วยอาการเคลื่อนไหวแบบโคเรียและถ่ายทอดทางพนัธุกรรม  อบุัติการณ์ของโรคนี ้พบได้
ประมาณ 4-10 คนต่อ 100,000 คน มกัแสดงอาการในผู้ ใหญ่วยักลางคน อายุโดยเฉลี่ยประมาณ 
40 ปี ประกอบด้วยอาการส าคญั คือ อาการทางการเคลื่อนไหว ซึง่จะพบอาการโคเรียทัว่ร่างกาย
ได้บ่อย ลกัษณะการเคลื่อนไหวแบบโคเรีย คือ การเคลื่อนไหวเร็วกว่าปกติที่เกิดในระยะเวลาสัน้ ไม่
มีแบบแผนแน่นอน ไม่สามารถควบคมุภายใต้จิตใจได้ และไม่สามารถควบคมุท่าทางของอวยัวะ
ให้คงอยู่ได้นาน การเคลื่อนไหวของตาผิดปกติ ส่วนผู้ ป่วยอายุน้อยจะมาด้วยอาการเกร็งแข็ง 
เคลื่อนไหวช้ามากกว่าอาการโคเรีย ร่วมกับอาการทางจิตและพฤติกรรม อีกทัง้มีความผิดปกติทาง
กระบวนการคิด ตัง้แต่ระดบัความรุนแรงน้อยไปถึงมาก เช่น ก ารวางแผน การแก้ปัญหาหรือการ
ตดัสินใจไม่เหมาะสม จนถึงกลุ่มอาการสมองเสื่อมรุนแรงซึง่จะแตกต่างจากกลุ่มอาการสมองเสื่อม
ของโรคอลัไซเมอร์ โดยทัว่ไปการด าเนินของโรคฮันติงตนัไปจนกระทัง่เสียชีวิต จะใช้เวลาประมาณ 
15-20 ปี 

การวินิจฉัยโรคฮันติงตนัประกอบด้วยอาการและอาการแสดงทางคลินิก การตรวจทางรังสี
วิทยา และการตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์เพ่ือยืนยันการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั  การศกึษานีเ้ป็น
การศกึษาเก่ียวกับการทดสอบแอบพลอสซายน์ที่เป็นการตรวจร่างกายโดยให้ผู้ ป่วยตบมือ 3 ครัง้
ติดต่อกันด้วยความเร็วที่ผู้ ป่วยสามารถท าได้  หลงัจากแพทย์แสดงตัวอย่างให้เห็น ว่ามี
ความจ าเพาะเพียงพอในการวินิจฉัยโรคฮันติงตนัหรือไม่  

2. ค าชีแ้จงเก่ียวกับขัน้ตอน วิธีการวิจัย และผลข้างเคียง 
แพทย์ผู้ วิจัยจะท าการซกัประวติัและตรวจร่างกายตามแบบรายงานผู้ ป่วย โดยข้อมลู

ส่วนตวัของผู้ เข้าร่วมวิจัยจะถูกปิดเป็นความลบัในทางการแพทย์ จา กนัน้เจาะเลือด 6-10 ซีซี 
(ปริมาณมากกว่า 1 ช้อนชาถึง 2 ช้อนชา) เพ่ือส่งตรวจทางอณูพนัธุศาสตร์ที่โรงพยาบาลศิริราช 
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โดยแพทย์ผู้ วิจัยเป็นคนจัดการส่งตรวจเลือดเอง ส่วนเลือดตวัอย่างที่เหลือจะถูกท าลายทัง้หมดโดย
ห้องปฏิบัติการ 

อาการไม่พงึประสงค์อาจจะเกิดจากผลข้างเคียงของการเจาะเลือด คือ มีก้อนเลือดหรือมี
การติดเชือ้ในบริเวณที่เจาะเลือด ซึง่พบได้น้อย ภาวะนีป้้องกันได้โดยกดบริเวณที่เจาะเลือดนานๆ 
และท าความสะอาดบริเวณที่เจาะเลือดอย่างดีด้วยแอลกอฮอล์ ถ้าบริเวณที่เจาะเลือดติดเชือ้ 
สามารถรักษาได้โดยการใช้ยาฆ่าเชือ้รับประทาน  และอาจมีความเจ็บปวดจากการเจาะเลือดซึง่
หายได้เองหรืออาจให้ยาระงับอาการปวด  

3. ประโยชน์ที่ผู้ เข้าร่วมการวิจัยจะได้รับ 
 ผู้ เข้าร่วมการวิจัยจะทราบผลการตรวจเลือดทางอณูพนัธุศา สตร์เพ่ือยืนยันการวินิจฉัยโรค
และวินิจฉัยแยกโรคฮันติงตนั และทราบผลการ ทดสอบแอบพลอสซายน์และการตรวจทางประสาท
จิตวิทยาที่แสดงถึงสมองกลีบฟรอนทลัของผู้ เข้าร่วมวิจัยเอง  

4. ค าชีแ้จงเก่ียวกับสิทธิของผู้ เข้าร่วมการวิจัย 
 ผู้ เข้าร่วมการวิจัยจะได้รับการตรวจร่างกายโดยแพทย์ผู้ช านาญทางประสาทวิทยาและการ
ตรวจเลือดเพ่ือยืนยันการวิ นิจฉัยโรคฮันติงตนั ซึง่เป็นการตรวจตามปกติของผู้ ป่วยที่มีการเคลื่อน  
ไหวแบบโคเรียและสงสยัโรคฮันติงตนัอยู่แล้ว โดยผู้ เข้าร่วมวิจัยจะมีค่าใช้จ่ายตามความเหมาะสม
เหมือนผู้ ป่วยทัว่ไป ส่วนการส่งตรวจเลือดเพ่ือวินิจฉัยโรคฮันติงตนั จะไม่มีค่าใช้จ่ายเพ่ิมเติมขึน้มา 
ผู้ เข้าร่วมการวิจัยจะได้ทราบผลของการตรวจเลือดด้วยทกุราย และจะไม่มีการเก็บตวัอย่างเลือดไป
ท าการอย่างอ่ืนโดยไม่ได้รับอนญุาต  ส่วนผู้ เข้าร่วมการวิจัยที่ต้องเดินทางมาโรงพยาบาลนอก  
เหนือจากการนัดตรวจตามปกติ จะได้รับค่าเดินทางจากผู้ท าวิจัย หากเกิดอาการไม่พงึประสงค์
จากการเจาะเลือด ผู้ วิจัยจะให้การดแูลรักษาโดยผู้ วิจัยจะรับผิดชอบค่าใช้จ่ายทัง้หมด  นอกจากนี ้
การเข้าร่วมวิจัยจะเป็นจากความสมคัรใจ มีสิทธิที่จะปฏิเสธการวิจัยหรือถอนตวัจากการศกึษาได้
ทกุเมื่อโดยที่ยังมีสิทธิจะได้รับการดแูลจากแพทย์ตามปกติ   

5. ค ายินยอมของผู้ ป่วย 
ข้าพเจ้าได้อ่านและท าความเข้าใจในข้อความทัง้หมดของใบยินยอมครบถ้วนดีแล้ว ทัง้นี ้

ข้าพเจ้ายินยอมที่จะเข้าร่วมการวิจัยด้วยความสมคัรใจโดยไม่มีการบังคบัหรือให้อามิสสินจ้างใดๆ  
ลงช่ือ   .………………………………   (ผู้ ยินยอม)  

                        (……………………………..)   วนัที่ ..…/………/…. 
        ผู้ เข้าร่วมการวิจัย 
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.………………………………   (พยาน)   
                        (……………………………..)   วนัที่ ..…/………/…. 
            ข้าพเจ้าขอยืนยันว่าบุคคลผู้ เซ็นต์ช่ือข้างบนมีความเข้าใจและยินยอมเข้าร่วมการวิจัย  
 

.………………………………   (แพทย์ผู้ท าการวิจัย)  
                         (……………………………..)   วนัที่ ..…/………/…. 

ลงช่ือแพทย์ผู้ท าการวิจัยหรือผู้ที่ได้รับมอบหมาย  
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ภาคผนวก ข 
 

แบบรายงานผู้ป่วยโครงการวิจัย  
 

เร่ือง ความจ าเพาะของการทดสอบแอบพลอสซายน์ส าหรับการวินิจฉัยโรคฮันติงตนั  
 

      ล าดบัที่______ 
1. ข้อมลูพืน้ฐาน 

 เพศ …………… 

 อายุ …………… ปี 

 อายุที่เร่ิมเกิดอาการ……………. ปี 

 ระยะเวลาของการศกึษา ………. ปี 

 คะแนน Thai Mental State Examination …………….................... 

 คะแนน Abnormal Involuntary Movement Scale ………………… 

 การเคลื่อนไหวผิดปกตินอกจากโคเรีย ……………………………….. 

 โรคประจ าตวั ได้แก่ …………………………………………………... 

 ยาที่ใช้ในปัจจุบัน ได้แก่ ……………………………………………… 
2. ข้อมลูการตรวจร่างกาย  

 ให้อาสาสมคัรตบมือ 3 ครัง้ติดต่อกันด้วยความเร็วที่สดุที่สามารถท าได้   
ผล ………… ครัง้ 

 ตรวจ Knee jerk ด้วยไม้เคาะเข่า 
ผล …………. ข้าง ……….. 

 Anti-saccade tasks 
ผล …………. 

 Frontal assessment battery 
o บอกค าที่ขึน้ต้นด้วย “ส” ให้มากที่สดุใน 1 นาที (Lexical fluency) 

ผล ……. คะแนน (3 คะแนน:> 9, 2:6-9, 1:3-5, 0:< 3 ค า) 
o บอกความเหมือนของสิ่งต่อไปนี ้  (Similarities) 

ส้ม-กล้วย(ผลไม้) โต๊ะ-เก้าอี(้เฟอร์นิเจอร์) ดาวเรือง-กุหลาบ-มะลิ(ดอกไม้) 
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ผล ……. คะแนน (3 คะแนน) 
o ให้อาสาสมคัรเคาะ 1 ครัง้ เมื่อแพทย์เคาะ 1 ครัง้ อาสาสมคัรไม่ต้องเคาะ 

เมื่อแพทย์เคาะ 2 ครัง้ (Inhibitory control) 
1-1-2-1-2-2-2-1-1-2 

ผล ……. คะแนน (3 คะแนน: ถูกทัง้หมด, 2: ท าผิด 1-2 ครัง้, 1: 
ท าผิด > 2 ครัง้, 0: ท าเหมือนผู้ตรวจต่อเน่ืองอย่างน้อย 4 ครัง้) 

o ให้อาสาสมคัรเคาะ 2 ครัง้ เมื่อแพทย์เคาะ 1 ครัง้ อาสาสมคัรเคาะ 1 ครัง้ 
เมื่อแพทย์เคาะ 2 ครัง้ (Sensitivity to interference)  
1-1-2-1-2-2-2-1-1-2 

ผล ……. คะแนน (3 คะแนน: ถูกทัง้หมด, 2: ท าผิด 1-2 ครัง้, 1: 
ท าผิด > 2 ครัง้, 0: ท าเหมือนผู้ตรวจต่อเน่ืองอย่างน้อย 4 ครัง้) 

o ให้ท าตามแพทย์ 3 รอบ “ทบุ-สบั-ตบ” หลงัจากนัน้ท าเองอีก 3 รอบ 
(Programming) 

ผล……. คะแนน (3 คะแนน: ท าถูก 6 ชุด, 2: ท าเองถูก 3 ชุด, 1: 
ท าตามถูก 3  ชุด) 

o ให้แพทย์แตะบนฝ่ามืออาสาสมคัร 2 ข้าง ครัง้แรกไม่ต้องบอกอะไร ครัง้ที่
สองบอกว่าไม่ต้องก ามือของแพทย์ (Environmental autonomy) 

ผล ……. คะแนน (3 คะแนน: ไม่จับมือ, 2: ลงัเลและถามว่าต้อง
ท าอย่างไร, 1: จับมือโดยไม่ลงัเล, 0: จับมือทัง้ที่บอกว่าไม่ต้องท า ) 

3. ข้อมลูการตรวจร่างกายของผู้ ร่วมท าวิจัย  

 ให้อาสาสมคัรตบมือ 3 ครัง้ติดต่อกันด้วยความเร็วที่สดุที่สามารถท าได้   
ผล ………… ครัง้ 

4. ผลการตรวจ CAG repeat ส าหรับผู้ ป่วยโรคฮันติงตนั  

 จ านวน CAG repeat …………. ยูนิต 
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ภาคผนวก ค 
 

แบบทดสอบ Thai Mental State Examination (TMSE) 
 

ค าถาม คะแนน 

  
        

รวม………………….คะแนน 
 

 
 

นางพยาบาล  

ศุกร์ถึงจันทร์ 
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ภาคผนวก ง 
 

แบบทดสอบ Abnormal Involuntary Movement Scale 
 

MOVEMENT RATINGS:  Rate highest severity observed. Rate movements that occur upon Scale 

activation one less than those observed spontaneously.  Circle movement as well as code  

number that applies.  

Facial and  1. Muscles of Facial Expression  0 1 2 3 4  

Oral       e.g. movements of forehead, eyebrows, periorbital area,  

Movements       cheeks, including frowning, blinking, smiling, grimacing  

 2. Lips and Perioral Area  0 1 2 3 4  

     e.g., puckering, pouting, smacking   

3. Jaw e.g. biting, clenching, chewing, mouth opening, 0 1 2 3 4  

     lateral movement   

4. Tongue Rate only increases in movement both in and out  

    of mouth.  NOT inability to sustain movement.  Darting in 
    and out of mouth. 

0 1 2 3 4  

 5. Upper (arms, wrists,, hands, fingers)  
 Include choreic movements (i.e., rapid, objectively purposeless, 
irregular, spontaneous) athetoid movements (i.e., slow, irregular,    
complex, serpentine).  DO NOT INCLUDE TREMOR  
(i.e., repetitive, regular, rhythmic)  

0 1 2 3 4  

Extremity 
Movements  
  

 

6. Lower (legs, knees, ankles, toes)  
e.g., lateral knee movement, foot tapping, heel dropping, foot 
squirming, inversion and eversion of foot.  

0 1 2 3 4 

  

Trunk  
Movements 

7. Neck, shoulders, hips e.g., rocking, twisting, squirming, pelvic  

gyrations 
0 1 2 3 4  

Global  
8. Severity of abnormal movements overall  0 1 2 3 4  

9. Incapacitation due to abnormal movements 0 1 2 3 4  

Judgments        

10. Patient’s awareness of abnormal movements 0 1 2 3 4 

 No awareness 0  
Aware, no distress 1  

 Aware, mild distress 2  

 Aware, moderate distress 3  

 Aware, severe distress 4             

   

Dental Status  11. Current problems with teeth and/or dentures?     No   Yes 

12. Are dentures usually worn?  No   Yes 

การลงคะแนน :  0=None  
1=Minimal, may be extreme normal 
2=Mild 
3=Moderate 
4=Severe 
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ประวัตผู้ิเขียนวิทยานิพนธ์ 
 

ช่ือ สธิุดา บุญยะไวโรจน์  
วนัเดือนปีเกิด 1 ตลุาคม 2519 จังหวดักรุงเทพมหานคร   
สถานะภาพสมรส โสด  
ต าแหน่งทางการศกึษาปัจจุบัน แพทย์ประจ าบ้านต่อยอด สาขาประสาทวิทยา
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