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A Young Lady with 
Stroke-like Episodes and 

Status Epilepticus

จีรพัทธ์ พลับอินทร์, 
สัญสณีย์ พงษ์ภักดี

ประวัติ

นกัศกึษาหญงิไทยโสด อาย ุ20 ปี ไม่มโีรคประจ�าตวั 

มีอาการเกร็งกระตุกทั่วตัว 1 ชั่วโมง ก่อนมาโรงพยาบาล 

โดย 3 สัปดาห์ก่อน ขณะก�าลังนั่งรถเมล์กลับบ้าน ผู้ป่วย

รู ้สึกว่ามองเห็นภาพมัวลง มองเห็นไม่ชัดทั้งสองข้าง 

ร่วมกับมีอาการเห็นภาพเหตุการณ์ที่เคยเกิดขึ้นจริงใน

อดตี หลงัจากถงึบ้านผูป่้วยมอีาการคลืน่ไส้ อาเจยีน 3-4 

คร้ัง หลังจากนั้นผู้ป่วยรู้สึกว่าตาทั้งสองข้างมองไม่เห็น 

จึงให้มารดาน�าส่งที่โรงพยาบาล

ขณะมาถึงที่โรงพยาบาล ที่ห้องฉุกเฉิน ผู้ป่วยมี

อาการเกรง็กระตุกทัว่ตัวทัง้หมด 2 ครัง้ จงึได้รับการรกัษา

ด้วย iv diazepam จงึสามารถควบคุมอาการเกร็งกระตกุ

ได้ หลังจากนั้นได้ท�าการตรวจ brain CT scan with 

contrast (ภาพที ่1) พบความผดิปกติ คือ bilateral basal 

ganglion calcification with generalized brain atrophy 

ได้รับการนัดตรวจ EEG ร่วมกับได้รับยารับประทานเป็น 

phenytoin ขณะน้ันตรวจร่างกายไม่พบความผิดปกติ

ชัดเจน หลังจากตื่นดี ผู้ป่วยมีอาการปกติ จึงได้ให้การ

รักษาแบบผู้ป่วยนอกต่อไป

หลงัออกจากโรงพยาบาล มารดาให้ประวติัว่าผูป่้วย

มีพฤติกรรมปกติ ยังสามารถไปเรียนที่มหาวิทยาลัยได้ 

ช ่วยเหลือตัวเองได้ปกติ แต่สังเกตว่านอนมากข้ึน 

จากเดมิเข้านอนเทีย่งคืน ต่ืน 9.00 เป็นเข้านอน 21.00 น. 

ตื่น 9.00 น. ระหว่างนี้ผู้ป่วยรับประทานยาทุกวัน ไม่ขาด

ยา ไม่มีอาการเกร็งกระตุกซ�้า

2 ชั่วโมงก่อนมาโรงพยาบาล ขณะก�าลังไปงาน

ประชุมท่ีโรงแรม ผู้ป่วยรู้สึกเวียนหัว จึงออกจากห้อง

ประชุมและโทรศพัท์ให้มารดามารบั ระหว่างคยุโทรศพัท์ 

มารดาเล่าว่าผู ้ป ่วยไม่ได้ยินเสียงที่มารดาพูดทาง

โทรศัพท์ ผู้ป่วยเข้าใจว่าโทรศัพท์เสีย จึงขอยืมโทรศัพท์

ของเจ้าหน้าท่ีโรงแรมเพ่ือโทรหามารดา ซึ่งผู้ป่วยก็ไม่

ได้ยินเสียงมารดาเหมือนเดิม แต่เจ้าหน้าที่โรงแรมได้ยิน

เสียงของมารดาตามปกติ

ขณะที่มารดามารับผู ้ป่วย ระหว่างบนรถแท็กซี่ 

ผู้ป่วยบ่นว่ามีอาการปวดศีรษะ ร่วมกับคลื่นไส้ และมี
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อาการตามองภาพไม่เห็นจนกระทั่งถึงบ้าน เม่ือถึงบ้าน

มารดาประคองเดินเข้าบ้านได้

ขณะอยูท่ีบ้่านไม่นาน ผูป่้วยเกดิอาการเกรง็กระตกุ

ทั่วตัว มารดาจึงน�าส่งโรงพยาบาลอีกครั้ง

ประวัติอดีต

ผู้ป่วยและมารดาปฏิเสธประวัติโรคประจ�าตัว และ

ปฏิเสธการใช้ยาหรือสารเสพติดอื่นๆ 

มีประวัติคลอดก่อนก�าหนด ที่ประมาณ 7 เดือน 

น�้าหนักแรกคลอด 1250 กรัม

รับผู ้ป ่วยไว ้ในโรงพยาบาลราชวิถีหลังคลอด

ประมาณ 2 เดอืน ให้ประวตัว่ิาไม่มกีารตดิเชือ้แทรกซ้อน

เกิดขึ้น

ได้รบัการวินจิฉัยว่าเป็น retinopathy of prematurity 

รักษาโดย cryotherapy

หลังจากนั้นผู้ป่วยมีพัฒนาการสมวัยปกติ ผลการ

เรียนดี

ตรวจร่างกาย

Consciousness: drowsiness, cannot follow 

one-step command

Cranial nerves: pupils 3 mm reactive to light 

(both eyes), normal eye position, no nystagmus, no 

facial palsy

Motor: grade at least grade IV+ all extremities

Generalized tonic-clonic seizure (ขณะนอนรอ

ดูอาการที่ ER)

Investigations

CBC: WBC 10,370 cells/uL, PMN 87%, L7%, 

Mo 5%; Hct 43%, Platelet 211,000/uL

Blood chemistry: BUN 8 mg/dL, Cr 0.36 mg/

dL, Na 137 mmol/L, K 5.8 mmol/L, Cl 100 mmol/L, 

HCO3 6 mmol/L, Albumin 4.9 g/dL

Calcium 8.8 mg/dL, Phosphorus 3.8 mg/dL, 

Magnesium 2.36 mg/dL

Arterial blood gas: pH <6.80, pCO2 30, pO2 284

Lactate 20.1 mmol/L (normal 0-2 mmol/L), 

Ketone (BHB) 0.7 mmol/L

Anti HIV non-reactive, thyroid function test: 

normal

CSF profile: open pressure 140 mmH
2
0, WBC 

2 cell/mm³ Neutrophil 0% Lymphocyte 100% RBC 

2 cell/mm³, Protein 40 mg/dL, Sugar 84 mg/dL 

(POCT 102 mg%)

ANA profile 1:40 homogeneous, 1:40 fine speck-

led, Anti-dsDNA < 1:10, Anti-nRNP: neg, Anti-sm: neg

Serum autoant ibody for autoimmune 

encephalitis: negative

CSF lactate 14.8 mmol/L (while serum lactate 

7.5 mmol/L)

ภาพที่ 1 CT brain with contrast (หลังชักครั้งแรก)
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Brain CT with contrast: Diffuse brain volume 

loss, advanced than her age. Bilateral calcification 

at basal ganglion. No contrast enhancement or 

leptomeningeal enhancement is seen.

ภาพที่ 2-6 MRI BRAIN (FLAIR) (ปกหลัง)

MRI Brain (หลังนอนโรงพยาบาล 1 วัน) 

Multi-focal non-enhancing hypointense T 

hyperintense T2&FLAIR lesions with partly restrict-

ed diffusion involving gray matter and subcortical 

white matter of bilateral lateral temporal lobes, 

bilateral posteromedial temporal lobes, bilateral 

inferior parietal lobes and left inferior cerebellar 

hemisphere. Diffuse brain volume loss, advanced 

than her age. No evidence of cortical malformation, 

cortical-based mass or mesial temporal sclerosis.
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ภาพที่ 7-10 Muscle biopsy (ปกหน้า)

ขอขอบคุณภาพจาก อาจารย์ นพ ธเนศ เทียมกลิ่นจันทร์ สถาบันประสาทวิทยา และ Prof Ichizo Nishino, NCNP, Japan

Muscle biopsy: Moderate fiber size variation is 

seen. Many ragged red fibers (RRF) are seen. COX 

activity of RRFs is variable. One SSV is seen. There 

is type 2 fiber atrophy. Some type 2C fibers are seen. 

These finding are compatible with mitochondria 

myopathy, especially MELAS

ภาพที่ 11 PCR for MELAS mutation

ขอขอบคุณภาพจาก ศ.นพ.ธีรธร พูลเกศ คณะแพทยศาสตร์ รพ.รามาธิบดี
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อภิปราย

ผู้ป่วยหญิงอายุน้อยมาด้วยอาการชักมีสาเหตุได้

หลากหลาย ทั้งจาก structural lesion, genetic, 

metabolic disease หรอื autoimmune encephalitis แต่

สิ่งที่ช่วยในการวินิจฉัย คือ อาการ ได้แก่ การบ่นตามอง

ไม่เห็นและไม่ได้ยินเสียงพูดของมารดา และ lactate สูง 

รวมทั้ง bilateral basal ganglion calcification

การมองไม ่ เห็นโดยไม ่พบความผิดปกติของ 

pupillary reflexes น่าจะเข้าได้กับ cortical blindness 

ซึงหมายถึง occipital lobe lesion

การไม่ได้ยินเสียงมารดาทางโทรศัพท์อาจจะเป็น 

acute cortical deafness หรือ pure word deafness 

แต่พิสูจน์ได้ยากเนื่องจากไม่มีรายละเอียดอ่ืนๆ pure 

word deafness เป็นอาการที่เกิดจาก bilateral หรือ left 

superior temporal gyrus ผู้ป่วยจะไม่เข้าใจภาษาพูด 

ไม่สามารถพดูตาม แต่ยงัได้ยนิเสยีงอืน่ๆ ยงัพูดได้ เขยีน

ได้ ส่วน Déjà vu น่าจะบ่งว่าผู้ป่วยมี Temporal lesion

ผู้ป่วยมีอาการซึ่งแสดงถึง multifocal lesions ใน

สมอง ประกอบกับการตรวจพบ acidosis, high serum 

Lactate 20.1 mg/dL (ค่าปกติ 0-2 mg/dL) และ brain 

CT scan ที่พบ bilateral basal ganglion calcification 

ท�าให้นึกถึง mitochondrial disease (MELAS) จึง 

investigate ต่อด้วยการส่ง genetic test และ muscle 

biopsy ในทางทฤษฎีสามารถวินิจฉัย MELAS ได้ด้วย

การตรวจหา gene mutation แต่เนื่องจากในทางปฏิบัติ

การได้ผล gene test ล่าช้ากว่า ผล muscle pathology 

มาก ในรายนีจ้งึท�า muscle biopsy เพือ่การวนิจิฉยัและ

รักษาอย่างรวดเร็ว

MELAS (Mitochondrial Encephalomyopathy 

with Lactic Acidosis and Stroke-like episodes) เป็น

โรคในกลุ่ม mitochondrial disease มีอาการแสดงของ

หลายอวัยวะท่ัวร่างกาย ต้ังแต่ภาวะอาการคล้ายโรค

หลอดเลือดสมองขาดเลือดเฉียบพลัน ภาวะชัก ภาวะ

สมองเสื่อม ภาวะกรดแลคติกค่ังในเลือดมากผิดปกติ 

กล้ามเนื้ออ ่อนแรง ปวดศีรษะ การได้ยินผิดปกติ 

เบาหวาน และส่วนสงูทีเ่ตีย้ผดิปกต ิโดยส่วนใหญ่มกัพบ

อาการแสดงครัง้แรกในวยัเด็ก โดยมกัมอีาการแสดงคร้ัง

แรกก่อนอายุ 20 ปี ได้ ร้อยละ 65-76 และมีส่วนน้อย 

ร้อยละ 5-8 ทีม่อีาการแสดงครัง้แรกก่อนอาย ุ2 ปี ร้อยละ 

1-6 พบอาการแสดงครั้งแรกหลังอายุ 40 ปี1-3 โดยภาวะ

อาการคล้ายโรคหลอดเลือดสมองขาดเลือดเฉียบพลัน 

ผู ้ป่วยสามารถมาด้วยอาการแขนขาอ่อนแรงครึ่งซีก 

(hemiparesis) สือ่สารด้วยภาษาไม่ได้ (motor aphasia) 

หรืออาการปวดศีรษะ

ปัจจบุนัมรีายงานพบผูป่้วยทีอ่ายมุากกว่า 40 ปี ซึง่

มาด้วยอาการคล้ายโรคหลอดเลือดสมองขาดเลือด

เฉียบพลันแบบเป็นซ�้า (recurrent ischemic stroke) ได้

เช่นกัน4

โดยสาเหตุของ MELAS syndrome เกิดจากความ

บกพร่องทางพันธุกรรม โดยเกิดการกลายพันธุ์ของยีน 

m.3243A>G mutation in the MT-TL1 gene encoding 

tRNALeu(UUR) ซึ่งพบได้ ร้อยละ 80 ในโรคของ MELAS 

syndrome โดยมีการกลายพันธุ์แบบอื่นร่วมด้วยเช่นกัน 

แต่พบได้ไม่บ่อยเท่า5,6

โดยการวินิจฉัยเบื้องต้น ท�าได้โดยการวินิจฉัย

อาการแสดงต่างๆ ของ MELAS syndrome โดยทีอ่าการ

หลักๆ ได้แก่ ชัก กล้ามเนื้ออ่อนแรง stroke-like ปวด

ศีรษะ กรดแลคติกคั่งในเลือด และซึ่งอาการแสดงต่างๆ 

เช่ือว่าเกดิจากจากระบบพลังงานล้มเหลวจากการท�างาน

ที่ผิดปกติของไมโตคอนเดรียทั่วร่างกาย1-3

การรกัษาในปัจจบุนั ยงัไม่มกีารรกัษาทีท่�าให้ภาวะ

โรคนี้หายขาด เป็นเพียงการรักษาประคับประคอง เช่น

การควบคุมอาการชักโดยให้ยากันชัก และมีรายงาน

ว่าการให้ Coenzyme q10 และ L-carnitine มปีระโยชน์

ในคนไข้บางราย และ มีรายงานว่า oral arginine ช่วย

ลดอุบัติการของภาวะที่คล้ายโรคสมองขาดเลือดได้7-10

ผู ้ป ่วยรายนี้รักษาตัวในหอผู ้ป ่วยใน 6 เดือน 

ม ีstroke- like episode มอีาการแขนขาอ่อนแรง จนบาง

ช่วงยกแขนขาไม่ได้ ม ีcognitive functionแย่ลง ม ีstatus 

epilepticus มีปัญหาการกลืนอาหาร การหายใจ และ 

malabsorption ทานอาหารแล้วถ่ายเหลว น�า้หนกัลดลง

มาก จนในที่สุดต้องให้อาหารทาง Jejunostomy และใส่ 

tracheostomy ได้ให้การรักษาด้วยยากันชัก และ อื่นๆ 
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ตามมาตรฐาน รวมทั้งให้ (enteral) L-arginine ในที่สุด

ผูป่้วยดขีึน้จนกลบับ้านได้ พร้อมกับมสีาย Jejunostomy 

และ tracheostomy ผู้ป่วยสามารถกลับไปเรียนหนังสือ

ได้ สอบได้คะแนนดี และในที่สุดสามารถถอดสายให้

อาหารและ tracheostomy tube ออกในเวลาหลายเดอืน

ต่อมา อาการดีขึน้ตามล�าดับ สามารถใช้ชวีติได้ตามปกติ

MELAS เป็นโรคที่เกิดจากความผิดปกติของไมโต

คอนเดรีย พบได้น้อย มีอาการหลากหลาย และยังไม่มี

การรักษาจ�าเพาะ จึงอาจท�าให้การวินิจฉัยและรักษา

ล่าช้า การสงสัยในกรณี stroke in young adult หรือใน

ผู ้ใหญ่ที่มาด้วย cortical blindness, pure word 

deafness (auditory agnosia) และมีอาการทางสมอง

หลายต�าแหน่ง หรืออาการทางร่างกายหลายระบบ 

(multifocal brain lesion และ multiorgan dysfunction) 

จะท�าให้คิดถึงโรคในกลุ่ม mitochondrial disease มาก

ขึ้น และน�าไปสู่การวินิจฉัยและรักษาได้อย่างรวดเร็ว
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