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บทคััดย่่อ
 ความพิิการของกะโหลกศีีรษะและใบหน้้าแต่่กำาเนิ้ด ส่่งผลต่่อพัิฒน้าการและการเจริญเติ่บโต่ของกะโหลกศีีรษะและใบหน้้าทำำาให้ศีีรษะ
และใบหน้้าผิดรูป กระทำบต่่อพัิฒน้าการของส่มอง และถ้้าความดัน้ใน้กะโหลกศีีรษะเพิิ�มสู่งข้�น้ จะรบกวน้การไหลเวียน้ของระบบเลือดและ
น้ำ�าไขสั่น้หลังใน้ส่มอง ความผิดปกติ่เหล่านี้�ส่่วน้ใหญ่เกิดจากการทีำ�รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ความรุน้แรงของ
ความผิดปกติ่ของกะโหลกศีีรษะและพัิฒน้าการของส่มอง ข้�น้อยู่กับอายุของผู้ป่วย จำาน้วน้และต่ำาแหน่้งของรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะทีำ�เกี�ยวข้อง 
พิบอัต่ราอุบัติ่การณ์์ระหว่าง 1 ใน้ 2,100 ถ้้ง 1 ใน้ 2,500 ของการเกิดมีชีื่พิทัำ�วโลก ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด
จำาแน้กเป็น้ 2 ประเภทำคือ ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ชื่นิ้ดไม่ใช่ื่ซิิน้โดรม และภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะ
เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ชื่นิ้ดซิิน้โดรม ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ชื่นิ้ดทีำ�ไม่ใช่ื่ซิิน้โดรม ทีำ�พิบบ่อยทีำ�สุ่ด ได้แก่ 
รอยประส่าน้แซิกกิเทำลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ร้อยละ 60 รอยประส่าน้โคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 1 ด้าน้ ร้อยละ 15-20 รอยประส่าน้
โคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้ ร้อยละ 5-10 รอยประส่าน้เมโทำปิกเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ร้อยละ15 และ รอยประส่าน้แลมบ์ดอยด์ 
เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ร้อยละ 2 ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ชื่นิ้ดซิิน้โดรม ทีำ�พิบบ่อยทีำ�สุ่ด ได้แก่ เมงเคซิิน้โดรม 
ครูซิองซิิน้โดรม เซิธเระโซิเซ็ิน้ซิิน้โดรม ไฟเฟอร์ซิิน้โดรม และเอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด
แม้เป็น้ความผิดปกติ่ของกะโหลกศีีรษะทีำ�พิบน้้อยใน้ประเทำศีไทำย แต่่น้ำาไปสู่่การเกิดความผิดรูปของศีีรษะและใบหน้้า ความพิิการ และ
ความบกพิร่องของระบบประส่าทำ ส่ติ่ปัญญา และความส่ามารถ้ใน้การเรียน้รู้ การให้การวินิ้จฉััยและการรักษาทีำ�เหมาะส่ม ตั่�งแต่่เนิ้�น้ ๆ 
มีความส่ำาคัญเพืิ�อลดความพิิการและเพิิ�มคุณ์ภาพิชีื่วิต่ของผู้ป่วย
คัำ�สำำ�คััญ : ความพิิการของกะโหลกศีีรษะและใบหน้้าแต่่กำาเนิ้ด, รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด, รอยประส่าน้แซิกกิเทำล
เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด, รอยประส่าน้โคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 1 ด้าน้, รอยประส่าน้โคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้, 
รอยประส่าน้เมโทำปิกเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด, รอยประส่าน้แลมบ์ดอยด์เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด, เมงเคซิิน้โดรม, ครูซิองซิิน้โดรม, เซิธเระโซิเซ็ิน้ซิิน้โดรม,  
ไฟเฟอร์ซิิน้โดรม, เอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม
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Abstract
 Congenital craniofacial abnormalities affect growth of the skull and face result in craniofacial deformities, limited 
brain development, increase intracranial pressure and disturb blood brain circulation and also cerebrospinal fluid in the 
brain. Most of these disorders are caused by craniosynostosis. The severity of the craniofacial deformities and brain 
development depend on the age of onset, the number and location of the associated cranial sutures involvement. 
The incidence rate was found between 1 to 2,100 and 1 to 2,500 of live birth around the world. They are classified 
into 2 types: non-syndromic craniosynostosis and syndromic craniosynostosis. The most common non-syndromic 
craniosynostosis are sagittal craniosynostosis (60%), unicoronal craniosynostosis (15-20%), bicoronal craniosynostosis 
(5-10%), metopic craniosynostosis (15%) and lambdoid craniosynostosis (2%) The most common types of syndromic 
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บทนำำ�
 ความพิิการของกะโหลกศีีรษะและใบหน้้าแต่่กำาเนิ้ด 
(congenital craniofacial abnormalities) ทำำาให้ศีีรษะและใบหน้้า
ผิดรูปส่่งผลต่่อการพิฒัน้าและการเจริญเติ่บโต่ของกะโหลกศีีรษะ
และใบหน้้า.ความผิดปกติ่นี้�ส่่วน้ใหญ่เกิดจากการทีำ�รอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด (craniosynostosis) 
ภ�วะรอย่ประสำ�นำกะโหลกศีีรษะเช่ื่�อมติิดกันำก่อนำกำ�หนำด 
(Craniosynostosis)
 Craniosynostosis มาจากภาษากรีก ĸρανίον/
cranion + σύν/syn + ὀστέωσις/ostosis มีความหมาย
ต่รงกับคำาใน้ภาษาอังกฤษคือ skull + together + bone inter-
locking and fastening มีความหมายต่ามภาษาไทำยหมายถ้้ง 
ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะ (cranial sutures) เชื่ื�อมต่ดิกนั้
ก่อน้กำาหน้ด (premature fusion) พิบอัต่ราอุบัติ่การณ์์ระหว่าง 
1 ใน้ 2,100 ถ้้ง 1 ใน้ 2,500 ของการเกิดมีชีื่พิทัำ�วโลก1-5 ทำำาให้
การเจริญเต่ิบโต่ของกะโหลกศีีรษะถู้กจำากัด ส่่งผลให้ศีีรษะผิด
รูป เกิดความพิิการของศีีรษะและใบหน้้า ส่มองเกิดการถู้กกด
รัดไม่ให้ขยายขน้าดได้อย่างปกติ่ ส่่งผลต่่อการพิัฒน้าการของ
ระบบประส่าทำ และอวัยวะทีำ�เกี�ยวเนื้�อง อาทิำ ดวงต่า ระบบทำาง
เดิน้หายใจ ฯลฯ
 ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด จำาแน้กได้เป็น้ 2 ประเภทำ คือ
 1. ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด ชื่นิ้ดไม่ใช่ื่ซิิน้โดรม (non-syndromic craniosynostosis) 
พิบอุบัติ่การณ์์ประมาณ์ร้อยละ 85 ผู้ป่วยส่่วน้ใหญ่พิบความผิด
ปกติ่เกิดทีำ�รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะ 1 ต่ำาแหน้ง่ ทำำาให้กะโหลก
รอบรอยประส่าน้ขยายต่วัไดจ้ำากัด กะโหลกศีีรษะส่่วน้ปกติ่เกิด
การเจริญเต่บิโต่ชื่ดเชื่ย ส่่งผลใหใ้บหน้้าเกิดผิดรูป เช่ื่น้ หน้้าผาก
ด้าน้ใดด้าน้หน้้�งยุบ แบน้ราบ หรือบิดเบี�ยว เป็น้ต้่น้
 2. ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด ชื่นิ้ดซิิน้โดรม (syndromic craniosynostosis) พิบ
อุบัติ่การณ์์ประมาณ์ร้อยละ 15 ผู้ป่วยส่่วน้ใหญ่พิบความผิดปกติ่
เกิดทีำ�รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะหลายต่ำาแหน้่ง ความพิิการ
อาจเกิดข้�น้ตั่�งแต่่ทำารกอยู่ใน้ครรภ์มารดา และดำาเนิ้น้ต่่อเนื้�อง
ภายหลังคลอด ผู้ป่วยกลุ่มนี้�มีศีีรษะและใบหน้้าผิดรูปรุน้แรง
กว่า มักมีความพิิการแต่่กำาเนิ้ดของอวัยวะอื�น้ร่วมด้วย เช่ื่น้ แขน้ 

ขา มือ เท้ำา ต่า อวัยวะการได้ยิน้ เป็น้ต้่น้ ส่ามารถ้ถ่้ายทำอดทำาง
กรรมพัิน้ธ์ุ3 ยีน้กลายพัิน้ธ์ุหลักของการเกิดรอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะเชืื่�อมติ่ดเร็วก่อน้กำาหน้ด ได้แก่ FGFR1, FGFR2, FGFR3, 
TWIST1 และ MSX2 ซ้ิ�งเป็น้ยีน้ทีำ�มีรหัส่พัิน้ธุกรรมซ้ิ�งมีอิทำธิพิลส่ำาคัญ
ต่่อรูปร่าง สั่ณ์ฐาน้ (morphogenesis) ของกะโหลกศีีรษะ 
กลไกก�รเกิดภ�วะรอย่ประสำ�นำกะโหลกศีีรษะเช่ื่�อมติิด
กันำก่อนำกำ�หนำด (Pathogenesis of craniosynostosis)
 กะโหลกศีีรษะทำารกถู้กคั�น้ด้วยรอยประส่าน้ของ
กะโหลกศีีรษะ (cranial sutures) เพืิ�อช่ื่วยให้ศีีรษะของทำารก
เคลื�อน้ผ่าน้ช่ื่องคลอดได้ และช่ื่วยให้กะโหลกศีีรษะขยายขน้าด
ต่อบส่น้องต่่อการเจริญเติ่บโต่ของส่มอง ใน้ช่ื่วงปีแรกหลัง 
คลอดส่มองมีการพัิฒน้าอย่างรวดเร็ว ใน้ขณ์ะเดียวกัน้ กะโหลก
ศีีรษะมีการขยายขน้าดอย่างมาก ต่อบส่น้องต่่อแรงดัน้ทีำ�เพิิ�มข้�น้
จากการทีำ�ส่มองมีขน้าดใหญ่ข้�น้ เพืิ�อให้ส่มองพัิฒน้าได้อย่าง
เต็่มทีำ�6,7 เมื�อส่มองพัิฒน้าโดยส่มบูรณ์์ แรงดัน้จากการเติ่บโต่
ของส่มองทีำ�กระทำำาต่่อกะโหลกศีีรษะสิ่�น้สุ่ดลง รอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเริ�มเกิดการปิดตั่ว รอยประส่าน้ทีำ�เป็น้พัิงผืด
ของเนื้�อเยื�อเกี�ยวพัิน้เปลี�ยน้เป็น้กระดกู8 รอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะจะค่อย ๆ ดำาเนิ้น้ไปจน้ถ้้งทำศีวรรษทีำ�ส่ามของชีื่วิต่จ้งปิด
ส่มบูรณ์์ ยกเว้น้รอยประส่าน้ฟรอน้เทำล (frontal suture) ซ้ิ�ง
จะปิดใน้ 2 ปีแรกหลังคลอด9 รอยประส่าน้ของกะโหลกศีีรษะ 
(cranial sutures) และช่ื่องว่างระหว่างกระดูกกะโหลกศีีรษะ
ของทำารก (fontanelle) แส่ดงดังภาพิทีำ� 1

ภ�พที� 1 แส่ดงรอยประส่าน้ของกะโหลกศีีรษะ (Cranial su-
tures) และช่ื่องว่างระหว่างกระดูกกะโหลกศีีรษะของทำารกทีำ�
เรียกว่า “กระหม่อม” (Fontanelle)10

craniosynostosis are Muenke syndrome, Crouzon syndrome, Saethre-Chotzen syndrome, Pfeiffer syndrome and Apert 
syndrome. Although craniosynostosis is a rare craniofacial deformity in Thailand. It leads to the disability and impairment 
of the nervous system, intelligence, and learning ability. Early diagnosis and appropriate treatment are important to 
reduce disability and improve the quality of life.
Keywords : congenital, craniofacial abnormalities, craniosynostosis, sagittal craniosynostosis, unicoronal craniosynos-
tosis, bicoronal craniosynostosis, metopic craniosynostosis, lambdoid craniosynostosis, Muenke syndrome, Crouzon 
syndrome, Saethre-Chotzen syndrome, Pfeiffer syndrome, Apert syndrome
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บทนำำ�
 ความพิิการของกะโหลกศีีรษะและใบหน้้าแต่่กำาเนิ้ด 
(congenital craniofacial abnormalities) ทำำาให้ศีีรษะและใบหน้้า
ผิดรูปส่่งผลต่่อการพิฒัน้าและการเจริญเติ่บโต่ของกะโหลกศีีรษะ
และใบหน้้า.ความผิดปกติ่นี้�ส่่วน้ใหญ่เกิดจากการทีำ�รอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด (craniosynostosis) 
ภ�วะรอย่ประสำ�นำกะโหลกศีีรษะเช่ื่�อมติิดกันำก่อนำกำ�หนำด 
(Craniosynostosis)
 Craniosynostosis มาจากภาษากรีก ĸρανίον/
cranion + σύν/syn + ὀστέωσις/ostosis มีความหมาย
ต่รงกับคำาใน้ภาษาอังกฤษคือ skull + together + bone inter-
locking and fastening มีความหมายต่ามภาษาไทำยหมายถ้้ง 
ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะ (cranial sutures) เชื่ื�อมต่ดิกนั้
ก่อน้กำาหน้ด (premature fusion) พิบอัต่ราอุบัติ่การณ์์ระหว่าง 
1 ใน้ 2,100 ถ้้ง 1 ใน้ 2,500 ของการเกิดมีชีื่พิทัำ�วโลก1-5 ทำำาให้
การเจริญเต่ิบโต่ของกะโหลกศีีรษะถู้กจำากัด ส่่งผลให้ศีีรษะผิด
รูป เกิดความพิิการของศีีรษะและใบหน้้า ส่มองเกิดการถู้กกด
รัดไม่ให้ขยายขน้าดได้อย่างปกติ่ ส่่งผลต่่อการพิัฒน้าการของ
ระบบประส่าทำ และอวัยวะทีำ�เกี�ยวเนื้�อง อาทิำ ดวงต่า ระบบทำาง
เดิน้หายใจ ฯลฯ
 ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด จำาแน้กได้เป็น้ 2 ประเภทำ คือ
 1. ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด ชื่นิ้ดไม่ใช่ื่ซิิน้โดรม (non-syndromic craniosynostosis) 
พิบอุบัติ่การณ์์ประมาณ์ร้อยละ 85 ผู้ป่วยส่่วน้ใหญ่พิบความผิด
ปกติ่เกิดทีำ�รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะ 1 ต่ำาแหน้ง่ ทำำาให้กะโหลก
รอบรอยประส่าน้ขยายต่วัไดจ้ำากัด กะโหลกศีีรษะส่่วน้ปกติ่เกิด
การเจริญเต่บิโต่ชื่ดเชื่ย ส่่งผลใหใ้บหน้้าเกิดผิดรูป เช่ื่น้ หน้้าผาก
ด้าน้ใดด้าน้หน้้�งยุบ แบน้ราบ หรือบิดเบี�ยว เป็น้ต้่น้
 2. ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด ชื่นิ้ดซิิน้โดรม (syndromic craniosynostosis) พิบ
อุบัติ่การณ์์ประมาณ์ร้อยละ 15 ผู้ป่วยส่่วน้ใหญ่พิบความผิดปกติ่
เกิดทีำ�รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะหลายต่ำาแหน้่ง ความพิิการ
อาจเกิดข้�น้ตั่�งแต่่ทำารกอยู่ใน้ครรภ์มารดา และดำาเนิ้น้ต่่อเนื้�อง
ภายหลังคลอด ผู้ป่วยกลุ่มนี้�มีศีีรษะและใบหน้้าผิดรูปรุน้แรง
กว่า มักมีความพิิการแต่่กำาเนิ้ดของอวัยวะอื�น้ร่วมด้วย เช่ื่น้ แขน้ 

ขา มือ เท้ำา ต่า อวัยวะการได้ยิน้ เป็น้ต้่น้ ส่ามารถ้ถ่้ายทำอดทำาง
กรรมพัิน้ธ์ุ3 ยีน้กลายพัิน้ธ์ุหลักของการเกิดรอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะเชืื่�อมติ่ดเร็วก่อน้กำาหน้ด ได้แก่ FGFR1, FGFR2, FGFR3, 
TWIST1 และ MSX2 ซ้ิ�งเป็น้ยีน้ทีำ�มีรหัส่พัิน้ธุกรรมซ้ิ�งมีอิทำธิพิลส่ำาคัญ
ต่่อรูปร่าง สั่ณ์ฐาน้ (morphogenesis) ของกะโหลกศีีรษะ 
กลไกก�รเกิดภ�วะรอย่ประสำ�นำกะโหลกศีีรษะเช่ื่�อมติิด
กันำก่อนำกำ�หนำด (Pathogenesis of craniosynostosis)
 กะโหลกศีีรษะทำารกถู้กคั�น้ด้วยรอยประส่าน้ของ
กะโหลกศีีรษะ (cranial sutures) เพืิ�อช่ื่วยให้ศีีรษะของทำารก
เคลื�อน้ผ่าน้ช่ื่องคลอดได้ และช่ื่วยให้กะโหลกศีีรษะขยายขน้าด
ต่อบส่น้องต่่อการเจริญเติ่บโต่ของส่มอง ใน้ช่ื่วงปีแรกหลัง 
คลอดส่มองมีการพัิฒน้าอย่างรวดเร็ว ใน้ขณ์ะเดียวกัน้ กะโหลก
ศีีรษะมีการขยายขน้าดอย่างมาก ต่อบส่น้องต่่อแรงดัน้ทีำ�เพิิ�มข้�น้
จากการทีำ�ส่มองมีขน้าดใหญ่ข้�น้ เพืิ�อให้ส่มองพัิฒน้าได้อย่าง
เต็่มทีำ�6,7 เมื�อส่มองพัิฒน้าโดยส่มบูรณ์์ แรงดัน้จากการเติ่บโต่
ของส่มองทีำ�กระทำำาต่่อกะโหลกศีีรษะสิ่�น้สุ่ดลง รอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเริ�มเกิดการปิดตั่ว รอยประส่าน้ทีำ�เป็น้พัิงผืด
ของเนื้�อเยื�อเกี�ยวพัิน้เปลี�ยน้เป็น้กระดกู8 รอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะจะค่อย ๆ ดำาเนิ้น้ไปจน้ถ้้งทำศีวรรษทีำ�ส่ามของชีื่วิต่จ้งปิด
ส่มบูรณ์์ ยกเว้น้รอยประส่าน้ฟรอน้เทำล (frontal suture) ซ้ิ�ง
จะปิดใน้ 2 ปีแรกหลังคลอด9 รอยประส่าน้ของกะโหลกศีีรษะ 
(cranial sutures) และช่ื่องว่างระหว่างกระดูกกะโหลกศีีรษะ
ของทำารก (fontanelle) แส่ดงดังภาพิทีำ� 1

ภ�พที� 1 แส่ดงรอยประส่าน้ของกะโหลกศีีรษะ (Cranial su-
tures) และช่ื่องว่างระหว่างกระดูกกะโหลกศีีรษะของทำารกทีำ�
เรียกว่า “กระหม่อม” (Fontanelle)10

craniosynostosis are Muenke syndrome, Crouzon syndrome, Saethre-Chotzen syndrome, Pfeiffer syndrome and Apert 
syndrome. Although craniosynostosis is a rare craniofacial deformity in Thailand. It leads to the disability and impairment 
of the nervous system, intelligence, and learning ability. Early diagnosis and appropriate treatment are important to 
reduce disability and improve the quality of life.
Keywords : congenital, craniofacial abnormalities, craniosynostosis, sagittal craniosynostosis, unicoronal craniosynos-
tosis, bicoronal craniosynostosis, metopic craniosynostosis, lambdoid craniosynostosis, Muenke syndrome, Crouzon 
syndrome, Saethre-Chotzen syndrome, Pfeiffer syndrome, Apert syndrome
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 ต่ามแน้วคิดของเวอร์โชื่ (Virchow’s concept) 
การเชืื่�อมของรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะก่อน้กำาหน้ดทำำาให้
จำากัดการเจริญเติ่บโต่ของกะโหลกใน้แน้วตั่�งฉัากกับรอย
ประส่าน้กะโหลกนั้�น้ ๆ แต่่ส่มองยังคงส่ามารถ้เจริญเติ่บโต่ได้
ต่ามปกติ่7 กะโหลกศีีรษะส่่วน้อื�น้ทีำ�รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะ
เปิดอยู่ ยังคงส่ามารถ้ขยายขน้าดได้ พิบว่ามีการเจริญเติ่บโต่
ชื่ดเชื่ยต่ามรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะทีำ�ยังคงเปิดอยู่ ทำำาให้
กะโหลกศีีรษะบรเิวณ์ทีำ�ปกติ่เจริญเต่บิโต่มากกว่าปกติ่ใน้แน้วตั่�ง
ฉัากกับรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะทีำ�ยังคงเปิดอยู่นั้�น้ (ดังภาพิทีำ� 2) 
เมื�อส่มองเจริญเติ่บโต่มากข้�น้ ก็ยิ�งทำำาให้กะโหลกศีีรษะ
เกิดการบิดเบี�ยวเพิิ�มมากข้�น้ ส่่งผลให้เกิดการผิดรูปของศีีรษะ
และใบหน้้ารุน้แรงมากข้�น้ 

ภ�พที� 2 แส่ดงการเต่บิโต่ชื่ดเชื่ยของกะโหลกศีีรษะซ้ิ�งเกดิข้�น้ใน้
ทิำศีทำางตั่�งฉัากกับรอยประส่าน้ของกะโหลกศีีรษะทีำ�เชืื่�อมปิด11

 

 ความรุน้แรงของความผิดรูปของศีีรษะและพิัฒน้าการ

ของส่มองข้�น้อยู่กับอาย ุจำาน้วน้และต่ำาแหน้ง่ของรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะทีำ�เกี�ยวข้อง ใน้กรณ์ีทีำ�เกิดความผิดปกติ่ของ
กะโหลกศีีรษะรุน้แรง มีการจำากัดการขยายขน้าดของกะโหลก
ศีีรษะจน้ทำำาให้ส่มองมพืีิ�น้ทีำ�ไม่เพีิยงพิอทีำ�จะเต่บิโต่ไดต้่ามปกติ่ 
ระบบประส่าทำจะชื่ะลอหรือจำากัดการพิัฒน้า ส่่งผลให้
การทำำางาน้ของระบบประส่าทำเกิดความผิดปกติ่4,7,12 ความดัน้
ใน้กะโหลกศีีรษะอาจเพิิ�มสู่งข้�น้ (increased intracranial 
pressure:ICP)13 รบกวน้การไหลเวียน้ของระบบเลือดและ
น้ำ�าไขสั่น้หลังใน้ส่มอง14,15

 ปัจจัยทีำ�มีบทำบาทำส่ำาคัญเกี�ยวข้องกับการเกิดรอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ดิกัน้ก่อน้กำาหน้ด จำาแน้กไดเ้ปน็้ 
2 ประเภทำ คือ
 1. ปัจจัยสิ่�งแวดล้อม (environmental factors) ได้แก่ 
คน้ผิวขาวหรือเชืื่�อชื่าต่ิคอเคซิอยด์ เพิศีชื่าย ศีีรษะทำารกใน้
ครรภ์อยู่ใน้ต่ำาแหน่้งผิดปกติ่ การยืดอายุครรภ์ ภาวะน้ำ�าครำ�า
น้้อย (oligohydramnios) การสั่มผัส่กับส่ารก่อมะเร็ง (terato-
gen) การสู่บบุหรี�ของมารดา มารดาทำาน้ยากัน้ชัื่ก ภาวะเกลือ
ไน้เต่รต่ของมารดา และการรักษาภาวะมีบุต่รยากเป็น้ต้่น้16-19

 2. ปัจจัยจากพัิน้ธุกรรม (genetics factor) เช่ื่น้ การเกิด
ความผิดปกติ่ของโครโมโซิม (chromosome abnormalities) 
หรือการเกิดการกลายพัิน้ธ์ุของยีน้ พิบยีน้และความผิดปกติ่
ทำางพัิน้ธุกรรมของมนุ้ษย์มากกว่า 200 ชื่นิ้ด สั่มพัิน้ธ์กับ
การเกิดรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 
ทีำ�ส่ำาคัญ ได้แก่ รหัส่พัิน้ธุกรรมทีำ�เกี�ยวข้องกับปัจจัยกระตุ้่น้
การเจริญเติ่บโต่ (growth factors) เช่ื่น้ Fibroblast Growth 
Factors (FGFs), Transforming Growth Factor Beta (TGF-β) 
และ Insulin-like Growth Factors (IGFs)20-22 และพิบว่า
การกลายพัิน้ธ์ุทีำ�รหัส่พัิน้ธุกรรม MSX และ TWIST1 สั่มพัิน้ธ์กับ
การเกิดภาวะ Saether-Chotzen syndrome23,24 (ต่ารางทีำ� 1)

ติ�ร�งที� 1 แส่ดงยีน้ส่ำาคัญทีำ�เมื�อเกิดการกลายพัิน้ธ์ุแล้วเป็น้ปัจจัยก่อให้เกิดภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด25
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 การกลายพัิน้ธ์ุของตั่วรับปัจจัยกระตุ้่น้การเจริญเติ่บโต่
ของไฟโบรบลาส่ต์่ (Fibroblast Growth Factor Receptors:
FGFR) การกลายพัิน้ธ์ุทีำ�รหัส่พัิน้ธุกรรม FGFR-1, FGFR-2 
และ FGFR-3 เปน็้ส่าเหต่สุ่ำาคัญของการเกดิภาวะรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ใน้กลุ่มซิิน้โดรม 
(syndromic craniosynostosis) ได้แก่ Apert syndrome, 
Crouzon syndrome, Pfeiffer syndrome และ Muenke 
syndrome23,26-29 การกลายพัิน้ธ์ุส่่วน้ใหญ่เกิดบน้ FGFR 2 
รองลงมาพิบการกลายพัิน้ธ์ุหลายต่ำาแหน่้งบน้ FGFR 3 และ
พิบการกลายพัิน้ธ์ุเพีิยง 1 ต่ำาแหน่้งบน้ FGFR 130 การกลายพัิน้ธ์ุ
ทีำ�พิบบน้ FGFR 2 และ FGFR 3 มีผลต่่อ cysteine residues 
ซ้ิ�งป้องกัน้การก่อตั่วของ disulfide bonds พิบว่า Saethre-Chotzen 
syndrome และ Carpenter syndrome ไม่เชืื่�อมโยงกับ
การกลายพิัน้ธ์ุของตั่วรับปัจจัยกระตุ้่น้การเจริญเติ่บโต่ของ
ไฟโบรบลาส่ต์่ (FGFR) ดังภาพิทีำ� 3

ภ�พที� 3 แส่ดงการกลายพัิน้ธ์ุทีำ�ส่ำาคัญของการเกิดภาวะรอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้กำาหน้ดของเอเพิิร์ต่ซิิ
น้โดรม ไฟเฟอร์ซิิน้โดรม ครูซิองซิิน้โดรม และอื�น้ ๆ พิบว่า
ยีน้กลายพัิน้ธ์ุส่่วน้ใหญ่เกิดบน้ FGFR 225

 ยีน้กลายพัิน้ธ์ุส่่วน้น้้อยอื�น้ทีำ�เป็น้ส่าเหตุ่ ได้แก่ TWIST 1, 
MSX 2, EFNB 1, POR, RAB 23, GL I3 และ RECQL 
431-33 ยีน้ TWIST 1 ซ้ิ�งบรรจุรหัส่พัิน้ธุกรรม (encodes) 
ปัจจัยการถ้อดความ ทีำ�ต่ำาแหน่้ง 340A->G, Asn114Asp มัก
พิบใน้ผู้ป่วยทีำ�มีลักษณ์ะคล้ายครูซิองซิิน้โดรม (Crouzon-like 
features)34 ยีน้ MSX1 และ MSX2 ทำำาหน้้าทีำ�แบ่งเซิลล์ตั่วอ่อน้
ใน้ระยะแรกออกเป็น้กลุ่มของเซิลล์ให้มีศัีกยภาพิใน้การพัิฒน้า
เปลี�ยน้ไปเป็น้เนื้�อเยื�อและอวัยวะเฉัพิาะ Msx 2 เป็น้ยีน้
หลักกระตุ้่น้การเพิิ�มจำาน้วน้เซิลล์ทีำ�ส่ร้างกระดูก ดังนั้�น้เมื�อ
ยีน้ MSX 2 เกิดการทำำางาน้มากผิดปกติ่ จะส่่งผลให้รอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมปิดก่อน้กำาหน้ด ใน้ทำางต่รงกัน้ข้าม 
เมื�อ MSX 2 ทำำางาน้น้้อยลงหรือหยุดการทำำางาน้ จะส่่งผล
ให้รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมปิดช้ื่า Transforming 
Growth Factor β (TGF-β) ทำำาหน้้าทีำ�เหนี้�ยวน้ำาเซิลล์ต้่น้

กำาเนิ้ดทีำ�มีความส่ามารถ้ใน้การพัิฒน้าไปเป็น้เซิลล์ชื่นิ้ดต่่าง ๆ  
(pluripotential cell) ให้เปลี�ยน้แปลงเป็น้เซิลล์ส่ร้างกระดูก35 
แต่่พิบว่า TGF-β ไมไ่ดเ้ปน็้ส่าเหต่โุดยต่รงทีำ�ทำำาใหเ้กดิภาวะรอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด36,37 ดังภาพิทีำ� 4

ภ�พที� 4 แส่ดงเส้่น้ทำางการส่่งสั่ญญาณ์ของ Transforming 
Growth Factor-Beta (TFF-β), Bone Morphogenic Protein 
(BMP) และ Wnt ทีำ�สั่มพัิน้ธ์กับกลไกการพัิฒน้าของรอยประส่าน้
กะโหลก การเกิดการกลายพัิน้ธ์ุของยีน้ทีำ�มีรหัส่พัิน้ธุกรรมของ 
Fibroblast Growth Factor Receptors 1,2,3 และยีน้ทีำ�มีรหัส่
พัิน้ธุกรรมของ Nuclear Transcriptional Factors, TWIST 1 
และ MSX 2 ซ้ิ�งเป็น้ส่าเหตุ่ส่ำาคัญของการเกิดภาวะรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด25

 การเกิดภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้
ก่อน้กำาหน้ด 1 ต่ำาแหน่้ง (single suture craniosynostosis) 
พิบได้บ่อยกว่าภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมติ่ดกัน้
ก่อน้กำาหน้ดหลายต่ำาแหน่้ง (multisuture craniosynostosis) 
ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 
1 ต่ำาแหน่้งทีำ�พิบบ่อยทีำ� สุ่ด คือ รอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะเชืื่�อมต่ิดกัน้ก่อน้กำาหน้ดทีำ�ต่ำาแหน้่ง sagittal suture 
(sagittal craniosynostosis) พิบประมาณ์ร้อยละ 40-603,38-40 

แต่่พิบอุบัติ่การณ์์รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้
ก่อน้กำาหน้ดทีำ�ต่ำาแหน่้ง coronal suture ทัำ�ง 2 ต่ำาแหน่้ง 
(bicoronal craniosynostosis) สู่งทีำ�สุ่ดใน้กลุ่มผู้ป่วยรอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดหลายต่ำาแหน่้ง 
ชื่นิ้ดซิิน้โดรม (syndromic craniosynostosis)41

ภ�วะรอย่ประสำ�นำกะโหลกศีรีษะเชื่่�อมติดิกนัำก่อนำกำ�หนำด 
ชื่นำดิที�ไม่ใช่ื่ซนิำโดรม (Non-syndromic craniosynostosis)
 ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด ชื่นิ้ดทีำ�ไม่ใชื่่ซิิน้โดรม ทีำ�พิบบ่อยทีำ�สุ่ด ได้แก่ Sagittal 
craniosynostosis (60%), Unicoronal craniosynostosis 
(15-20%), Bicoronal craniosynostosis (5-10%), Metopic 
craniosynostosis (15%) และ Lambdoid craniosynostosis 
(2%)42,43 ดังภาพิทีำ� 5 และต่ารางทีำ� 2
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 การกลายพัิน้ธ์ุของตั่วรับปัจจัยกระตุ้่น้การเจริญเติ่บโต่
ของไฟโบรบลาส่ต์่ (Fibroblast Growth Factor Receptors:
FGFR) การกลายพัิน้ธ์ุทีำ�รหัส่พัิน้ธุกรรม FGFR-1, FGFR-2 
และ FGFR-3 เปน็้ส่าเหต่สุ่ำาคัญของการเกดิภาวะรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ใน้กลุ่มซิิน้โดรม 
(syndromic craniosynostosis) ได้แก่ Apert syndrome, 
Crouzon syndrome, Pfeiffer syndrome และ Muenke 
syndrome23,26-29 การกลายพัิน้ธ์ุส่่วน้ใหญ่เกิดบน้ FGFR 2 
รองลงมาพิบการกลายพัิน้ธ์ุหลายต่ำาแหน่้งบน้ FGFR 3 และ
พิบการกลายพัิน้ธ์ุเพีิยง 1 ต่ำาแหน่้งบน้ FGFR 130 การกลายพัิน้ธ์ุ
ทีำ�พิบบน้ FGFR 2 และ FGFR 3 มีผลต่่อ cysteine residues 
ซ้ิ�งป้องกัน้การก่อตั่วของ disulfide bonds พิบว่า Saethre-Chotzen 
syndrome และ Carpenter syndrome ไม่เชืื่�อมโยงกับ
การกลายพิัน้ธ์ุของตั่วรับปัจจัยกระตุ้่น้การเจริญเติ่บโต่ของ
ไฟโบรบลาส่ต์่ (FGFR) ดังภาพิทีำ� 3

ภ�พที� 3 แส่ดงการกลายพัิน้ธ์ุทีำ�ส่ำาคัญของการเกิดภาวะรอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้กำาหน้ดของเอเพิิร์ต่ซิิ
น้โดรม ไฟเฟอร์ซิิน้โดรม ครูซิองซิิน้โดรม และอื�น้ ๆ พิบว่า
ยีน้กลายพัิน้ธ์ุส่่วน้ใหญ่เกิดบน้ FGFR 225

 ยีน้กลายพัิน้ธ์ุส่่วน้น้้อยอื�น้ทีำ�เป็น้ส่าเหตุ่ ได้แก่ TWIST 1, 
MSX 2, EFNB 1, POR, RAB 23, GL I3 และ RECQL 
431-33 ยีน้ TWIST 1 ซ้ิ�งบรรจุรหัส่พัิน้ธุกรรม (encodes) 
ปัจจัยการถ้อดความ ทีำ�ต่ำาแหน่้ง 340A->G, Asn114Asp มัก
พิบใน้ผู้ป่วยทีำ�มีลักษณ์ะคล้ายครูซิองซิิน้โดรม (Crouzon-like 
features)34 ยีน้ MSX1 และ MSX2 ทำำาหน้้าทีำ�แบ่งเซิลล์ตั่วอ่อน้
ใน้ระยะแรกออกเป็น้กลุ่มของเซิลล์ให้มีศัีกยภาพิใน้การพัิฒน้า
เปลี�ยน้ไปเป็น้เนื้�อเยื�อและอวัยวะเฉัพิาะ Msx 2 เป็น้ยีน้
หลักกระตุ้่น้การเพิิ�มจำาน้วน้เซิลล์ทีำ�ส่ร้างกระดูก ดังนั้�น้เมื�อ
ยีน้ MSX 2 เกิดการทำำางาน้มากผิดปกติ่ จะส่่งผลให้รอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมปิดก่อน้กำาหน้ด ใน้ทำางต่รงกัน้ข้าม 
เมื�อ MSX 2 ทำำางาน้น้้อยลงหรือหยุดการทำำางาน้ จะส่่งผล
ให้รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมปิดช้ื่า Transforming 
Growth Factor β (TGF-β) ทำำาหน้้าทีำ�เหนี้�ยวน้ำาเซิลล์ต้่น้

กำาเนิ้ดทีำ�มีความส่ามารถ้ใน้การพัิฒน้าไปเป็น้เซิลล์ชื่นิ้ดต่่าง ๆ  
(pluripotential cell) ให้เปลี�ยน้แปลงเป็น้เซิลล์ส่ร้างกระดูก35 
แต่่พิบว่า TGF-β ไมไ่ดเ้ปน็้ส่าเหต่โุดยต่รงทีำ�ทำำาใหเ้กดิภาวะรอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด36,37 ดังภาพิทีำ� 4

ภ�พที� 4 แส่ดงเส้่น้ทำางการส่่งสั่ญญาณ์ของ Transforming 
Growth Factor-Beta (TFF-β), Bone Morphogenic Protein 
(BMP) และ Wnt ทีำ�สั่มพัิน้ธ์กับกลไกการพัิฒน้าของรอยประส่าน้
กะโหลก การเกิดการกลายพัิน้ธ์ุของยีน้ทีำ�มีรหัส่พัิน้ธุกรรมของ 
Fibroblast Growth Factor Receptors 1,2,3 และยีน้ทีำ�มีรหัส่
พัิน้ธุกรรมของ Nuclear Transcriptional Factors, TWIST 1 
และ MSX 2 ซ้ิ�งเป็น้ส่าเหตุ่ส่ำาคัญของการเกิดภาวะรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด25

 การเกิดภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้
ก่อน้กำาหน้ด 1 ต่ำาแหน่้ง (single suture craniosynostosis) 
พิบได้บ่อยกว่าภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้
ก่อน้กำาหน้ดหลายต่ำาแหน่้ง (multisuture craniosynostosis) 
ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 
1 ต่ำาแหน่้งทีำ�พิบบ่อยทีำ� สุ่ด คือ รอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะเชืื่�อมต่ิดกัน้ก่อน้กำาหน้ดทีำ�ต่ำาแหน้่ง sagittal suture 
(sagittal craniosynostosis) พิบประมาณ์ร้อยละ 40-603,38-40 

แต่่พิบอุบัติ่การณ์์รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้
ก่อน้กำาหน้ดทีำ�ต่ำาแหน่้ง coronal suture ทัำ�ง 2 ต่ำาแหน่้ง 
(bicoronal craniosynostosis) สู่งทีำ�สุ่ดใน้กลุ่มผู้ป่วยรอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดหลายต่ำาแหน่้ง 
ชื่นิ้ดซิิน้โดรม (syndromic craniosynostosis)41

ภ�วะรอย่ประสำ�นำกะโหลกศีรีษะเชื่่�อมติดิกนัำก่อนำกำ�หนำด 
ชื่นำดิที�ไม่ใช่ื่ซนิำโดรม (Non-syndromic craniosynostosis)
 ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด ชื่นิ้ดทีำ�ไม่ใชื่่ซิิน้โดรม ทีำ�พิบบ่อยทีำ�สุ่ด ได้แก่ Sagittal 
craniosynostosis (60%), Unicoronal craniosynostosis 
(15-20%), Bicoronal craniosynostosis (5-10%), Metopic 
craniosynostosis (15%) และ Lambdoid craniosynostosis 
(2%)42,43 ดังภาพิทีำ� 5 และต่ารางทีำ� 2
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ภ�พที� 5 แส่ดงภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้
ก่อน้กำาหน้ด ชื่นิ้ดทีำ�ไมใ่ชื่ซิ่ิน้โดรม ทีำ�พิบบอ่ยทีำ�สุ่ด ได้แก ่Metopic 
craniosynostosis, Sagittal craniosynostosis, Lambdoid 
craniosynostosis, Bicoronal craniosynostosis Unicoronal 
craniosynostosis10

Sagittal craniosynostosis 
 Sagittal craniosynostosis หมายถ้้งภาวะทีำ�รอยประส่าน้
กระดูกสั่น้หลังส่่วน้กลางของกะโหลกศีีรษะ (sagittal suture) 
เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ส่ามารถ้พิบได้บ่อยทีำ�สุ่ด อุบัติ่การณ์์
ร้อยละ 60 พิบใน้เด็กผู้ชื่ายมากกว่าเด็กผู้หญิง ทีำ�อัต่ราส่่วน้ 
3.5:1 ทำำาให้กะโหลกศีีรษะไม่ส่ามารถ้ขยายออกด้าน้ข้างทัำ�ง
ส่องด้าน้ได้ กะโหลกศีีรษะบริเวณ์ “ทัำดดอกไม้” (pterion) เกิดการรัดตั่ว 
(constriction) ทำำาให้ความกว้างของกะโหลกศีีรษะแคบ กะโหลก
ศีีรษะเกิดการขยายขน้าดชื่ดเชื่ยใน้มิติ่หน้้า-หลัง ทำำาให้กระดูก
หน้้าผากโหน้กนู้น้มากกว่าปกติ่ (frontal bossing) และท้ำายทำอย
ยื�น้ทุำย (occipital bullet) ทำำาให้กะโหลกศีีรษะมีลักษณ์ะยาวและ
แคบผิดปกติ่ เรียกศีีรษะรูปร่างนี้�ว่า “scaphocephaly” หรือ
“boat-shaped”44-47 เมื�อคลำา sagittal suture พิบมีลักษณ์ะเดน่้
เป็น้สั่น้ (sagittal ridging) ดังภาพิทีำ� 6

ภ�พที� 6 แส่ดงภาพิศีีรษะของผู้ป่วย Sagittal craniosynos-
tosis ภาพิมองจากบน้ลงล่าง (A) ภาพิศีีรษะด้าน้ข้าง (B) มี
รูปร่างแคบและยาวทีำ�เรียกว่า “scaphocephaly” หรือ “boat-
shaped” และภาพิถ่้ายรังสี่ (C) แส่ดงรอยประส่าน้กระดูกสั่น้
หลังส่่วน้กลางของกะโหลกศีีรษะ (sagittal suture) เชืื่�อมปิด
ก่อน้กำาหน้ด

Metopic craniosynostosis 
 Metopic craniosynostosis หมายถ้้งภาวะทีำ�รอย
ประส่าน้กระดูกหน้้าผาก (metopic suture) ซ้ิ�งประส่าน้
กระดูกหน้้าผากด้าน้ซ้ิาย-ขวา เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด พิบ
อุบัติ่การณ์์ร้อยละ 15-2048,49 การต่รวจศีีรษะพิบศีีรษะด้าน้
หลังบริเวณ์ท้ำายทำอยกว้าง ศีีรษะด้าน้หน้้าบริเวณ์หน้้าผาก
แคบ-แหลม นู้น้เป็น้สั่น้รูปกระดูกงู (keel-shaped forehead) 
กะโหลกศีีรษะบริเวณ์ “ทัำดดอกไม้” เกิดการรัดตั่ว ขยายออก
ด้าน้ข้างน้้อย (pterion constriction) ลักษณ์ะผิดปกติ่ทำาง
คลินิ้กอื�น้ ได้แก่ กระบอกต่าชื่ิด (hypotelorism) เมื�อมอง
ศีีรษะจากด้าน้บน้ลงด้าน้ล่าง หน้้าผากจะเห็น้เป็น้รูปทำรง
ส่ามเหลี�ยม (triangular shape) เรียกศีีรษะรูปทำรงทีำ�ผิดปกติ่
ชื่นิ้ดนี้�ว่า “trigonocephaly”45 ดังภาพิทีำ� 7
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ภ�พที� 7 แส่ดงภาพิผู้ป่วย Metopic craniosynostosis ใบหน้้า
ต่รง (A) ภาพิใบหน้้ามองจากลา่งข้�น้บน้ (B) พิบบรเิวณ์หน้้าผาก
แคบ-แหลม นู้น้เป็น้สั่น้รูปกระดูกงู (keel-shaped forehead) 
ภาพิถ่้ายรังสี่ (C,D) และภาพิกระดูกหน้้าผาก (E) แส่ดง
การเชื่ื�อมปิดก่อน้กำาหน้ดของรอยประส่าน้กระดูกหน้้าผาก 
(metopic suture) เมื�อมองศีีรษะจากด้าน้บน้ลงด้าน้ล่าง 
(E) หน้้าผากจะเห็น้เป็น้รูปทำรงส่ามเหลี�ยม (triangular shape) 
เรียกศีีรษะรูปทำรงทีำ�ผิดปกติ่ชื่นิ้ดนี้�ว่า “trigonocephaly”

Plagiocephaly
 Plagiocephaly เป็น้คำาทัำ�วไปทีำ�อธิบายการวัดความไม่
ส่มมาต่รของศีีรษะใน้ระน้าบโคโรน้า มาจากรากศีพัิท์ำภาษากรกี 
plagio ซ้ิ�งหมายถ้้งด้าน้ข้างหรือเอียง ดังนั้�น้ภาวะ Plagiocephaly 
จ้งหมายถ้้งภาวะศีีรษะเบี�ยว ภาวะนี้�ส่ามารถ้เกิดข้�น้ได้ทัำ�งศีีรษะ
ส่่วน้หน้้าและส่่วน้หลัง ซ้ิ�งมีส่าเหตุ่เกิดจากภาวะรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ทีำ�ต่ำาแหน่้ง coronal 
suture 1 ด้าน้ (unilateral coronal craniosynostosis) ทีำ�เรียก
ว่า “Anterior plagiocephaly” หรือทีำ�ต่ำาแหน่้ง lambdoid suture 
1 ด้าน้ (unilateral lambdoid craniosynostosis) ทีำ�เรียกว่า 
“Posterior plagiocephaly” หรืออาจเกิดจากการน้อน้หรืออยู่
ใน้ท่ำาเดิมซิำ�า ๆ เป็น้เวลาน้าน้ของทำารก ทีำ�เรียกว่า “positional 
plagiocephaly” 
Unilateral coronal craniosynostosis
 Unilateral coronal craniosynostosis หมายถ้้ง ภาวะ
รอยประส่าน้โคโรแน้ล (coronal suture) ซิ้�งประส่าน้ระหว่าง
กะโหลกหน้้าผาก (frontal bone) และกะโหลกข้างขม่อม 
(parietal bone) เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ด้าน้ขวาหรือด้าน้ซ้ิาย
เพีิยง 1 ด้าน้ พิบอุบัติ่การณ์์ร้อยละ 15-20 พิบได้บ่อยใน้เด็ก
ผู้หญิงมากกว่าเด็กผู้ชื่าย ใน้อัต่ราส่่วน้ 2:1 ส่่งผลให้หน้้าผาก
ด้าน้ทีำ�รอยประส่าน้กะโหลกเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดแบน้ ขอบ
บน้ของกระบอกต่ายกสู่งกว่าด้าน้ปกติ่ เนื้�องจากการเจริญ

เติ่บโต่ของกระดูกหน้้าผากด้าน้ทีำ�ผิดปกติ่หยุดชื่ะงัก และทำำาให้
กระดกูหน้้าผากดา้น้ปกติ่เกดิการเจริญเต่บิโต่ชื่ดเชื่ย โหน้กน้นู้
ออกมากกว่าปกติ่ (relative contralateral frontal bossing) 
ลักษณ์ะทำางคลินิ้กอื�น้ทีำ�อาจพิบร่วมด้วย ได้แก่ แก้มด้าน้ทีำ�
รอยประส่าน้เชื่ื�อมต่ดิกัน้ก่อน้กำาหน้ดแบน้ และโพิรงจมกูเบี�ยว
ไปทำางด้าน้ปกติ่ ทำำาให้เรียกความผิดปกติ่ของศีีรษะชื่นิ้ดนี้�ว่า 
“ภาวะศีีรษะด้าน้หน้้าเบี�ยว (Anterior plagiocephaly)” และ
เรียกลักษณ์ะเฉัพิาะบน้ภาพิรังสี่ทีำ�ชื่อบกระบอกต่าบน้ยกสู่ง
ว่า “สั่ญญาณ์ฮาร์เลควิน้:the Harlequin sign”1,50 ดังภาพิทีำ� 8

ภ�พที� 8 แส่ดงภาพิผูป่้วย Unilateral coronal craniosynostosis 
ใบหน้้าต่รง (A) ใบหน้้ามองจากล่างข้�น้บน้ (B) ใบหน้้ามอง
จากบน้ลงล่าง (C) แส่ดงหน้้าผากด้าน้ทำี�รอยประส่าน้กะโหลก
เชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้กำาหน้ดแบน้ ขอบบน้ของกระบอกต่ายกสู่ง 
หน้้าผากด้าน้ปกต่ิเจริญเต่ิบโต่ชื่ดเชื่ยโหน้กนู้น้ และภาพิถ้่าย
รังสี่ (D) แส่ดงการเชืื่�อมปิดก่อน้กำาหน้ดของรอยประส่าน้
โคโรแน้ล (coronal suture) ด้าน้ขวา

Bilateral coronal craniosynostosis
 ภาวะรอยประส่าน้โคโรแน้ล (coronal suture) เชืื่�อม
ติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดทัำ�ง 2 ด้าน้ทำำาให้รูปร่างศีีรษะมีลักษณ์ะ



วารสารโรงพยาบาลชลบุุรีี ปีีที่่� 51 ฉบัับที่่� 2 พฤษภาคม-สิิงหาคม 2569   179 162  Chonburi Hospital Journal Vol.50 No.2 May-August 2025

ภ�พที� 7 แส่ดงภาพิผู้ป่วย Metopic craniosynostosis ใบหน้้า
ต่รง (A) ภาพิใบหน้้ามองจากลา่งข้�น้บน้ (B) พิบบรเิวณ์หน้้าผาก
แคบ-แหลม นู้น้เป็น้สั่น้รูปกระดูกงู (keel-shaped forehead) 
ภาพิถ่้ายรังสี่ (C,D) และภาพิกระดูกหน้้าผาก (E) แส่ดง
การเชื่ื�อมปิดก่อน้กำาหน้ดของรอยประส่าน้กระดูกหน้้าผาก 
(metopic suture) เมื�อมองศีีรษะจากด้าน้บน้ลงด้าน้ล่าง 
(E) หน้้าผากจะเห็น้เป็น้รูปทำรงส่ามเหลี�ยม (triangular shape) 
เรียกศีีรษะรูปทำรงทีำ�ผิดปกติ่ชื่นิ้ดนี้�ว่า “trigonocephaly”

Plagiocephaly
 Plagiocephaly เป็น้คำาทัำ�วไปทีำ�อธิบายการวัดความไม่
ส่มมาต่รของศีีรษะใน้ระน้าบโคโรน้า มาจากรากศีพัิท์ำภาษากรกี 
plagio ซ้ิ�งหมายถ้้งด้าน้ข้างหรือเอียง ดังนั้�น้ภาวะ Plagiocephaly 
จ้งหมายถ้้งภาวะศีีรษะเบี�ยว ภาวะนี้�ส่ามารถ้เกิดข้�น้ได้ทัำ�งศีีรษะ
ส่่วน้หน้้าและส่่วน้หลัง ซ้ิ�งมีส่าเหตุ่เกิดจากภาวะรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ทีำ�ต่ำาแหน่้ง coronal 
suture 1 ด้าน้ (unilateral coronal craniosynostosis) ทีำ�เรียก
ว่า “Anterior plagiocephaly” หรือทีำ�ต่ำาแหน่้ง lambdoid suture 
1 ด้าน้ (unilateral lambdoid craniosynostosis) ทีำ�เรียกว่า 
“Posterior plagiocephaly” หรืออาจเกิดจากการน้อน้หรืออยู่
ใน้ท่ำาเดิมซิำ�า ๆ เป็น้เวลาน้าน้ของทำารก ทีำ�เรียกว่า “positional 
plagiocephaly” 
Unilateral coronal craniosynostosis
 Unilateral coronal craniosynostosis หมายถ้้ง ภาวะ
รอยประส่าน้โคโรแน้ล (coronal suture) ซิ้�งประส่าน้ระหว่าง
กะโหลกหน้้าผาก (frontal bone) และกะโหลกข้างขม่อม 
(parietal bone) เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ด้าน้ขวาหรือด้าน้ซ้ิาย
เพีิยง 1 ด้าน้ พิบอุบัติ่การณ์์ร้อยละ 15-20 พิบได้บ่อยใน้เด็ก
ผู้หญิงมากกว่าเด็กผู้ชื่าย ใน้อัต่ราส่่วน้ 2:1 ส่่งผลให้หน้้าผาก
ด้าน้ทีำ�รอยประส่าน้กะโหลกเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดแบน้ ขอบ
บน้ของกระบอกต่ายกสู่งกว่าด้าน้ปกติ่ เนื้�องจากการเจริญ

เติ่บโต่ของกระดูกหน้้าผากด้าน้ทีำ�ผิดปกติ่หยุดชื่ะงัก และทำำาให้
กระดกูหน้้าผากดา้น้ปกติ่เกดิการเจริญเต่บิโต่ชื่ดเชื่ย โหน้กน้นู้
ออกมากกว่าปกติ่ (relative contralateral frontal bossing) 
ลักษณ์ะทำางคลินิ้กอื�น้ทีำ�อาจพิบร่วมด้วย ได้แก่ แก้มด้าน้ทีำ�
รอยประส่าน้เชื่ื�อมต่ดิกัน้ก่อน้กำาหน้ดแบน้ และโพิรงจมกูเบี�ยว
ไปทำางด้าน้ปกติ่ ทำำาให้เรียกความผิดปกติ่ของศีีรษะชื่นิ้ดนี้�ว่า 
“ภาวะศีีรษะด้าน้หน้้าเบี�ยว (Anterior plagiocephaly)” และ
เรียกลักษณ์ะเฉัพิาะบน้ภาพิรังสี่ทีำ�ชื่อบกระบอกต่าบน้ยกสู่ง
ว่า “สั่ญญาณ์ฮาร์เลควิน้:the Harlequin sign”1,50 ดังภาพิทีำ� 8

ภ�พที� 8 แส่ดงภาพิผูป่้วย Unilateral coronal craniosynostosis 
ใบหน้้าต่รง (A) ใบหน้้ามองจากล่างข้�น้บน้ (B) ใบหน้้ามอง
จากบน้ลงล่าง (C) แส่ดงหน้้าผากด้าน้ทำี�รอยประส่าน้กะโหลก
เชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้กำาหน้ดแบน้ ขอบบน้ของกระบอกต่ายกสู่ง 
หน้้าผากด้าน้ปกต่ิเจริญเต่ิบโต่ชื่ดเชื่ยโหน้กนู้น้ และภาพิถ้่าย
รังสี่ (D) แส่ดงการเชืื่�อมปิดก่อน้กำาหน้ดของรอยประส่าน้
โคโรแน้ล (coronal suture) ด้าน้ขวา

Bilateral coronal craniosynostosis
 ภาวะรอยประส่าน้โคโรแน้ล (coronal suture) เชืื่�อม
ติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดทัำ�ง 2 ด้าน้ทำำาให้รูปร่างศีีรษะมีลักษณ์ะ
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สั่�น้และกว้าง เนื้�องจากการเจริญเติ่บโต่ของกะโหลกศีีรษะ
ใน้แน้วหน้้า-หลัง จำากัด และมีการเจริญเติ่บโต่ชื่ดเชื่ยของ
กะโหลกศีีรษะต่ามแน้วขวาง เรียกศีีรษะรูปร่างลักษณ์ะนี้�ว่า 
“brachycephaly”46,51 พิบอุบัติ่การณ์์ร้อยละ 5-10 ส่่วน้ใหญพ่ิบ
ใน้ผู้ป่วยกะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ชื่นิ้ดทีำ�สั่มพัิน้ธ์
กับซิิน้โดรม แต่่ก็ส่ามารถ้พิบได้ใน้ผู้ป่วยทีำ�ไม่สั่มพิัน้ธ์กับ
ซิิน้โดรม52 ดังภาพิทีำ� 9

ภ�พที� 9 แส่ดงภาพิของผู้ป่วย Bilateral coronal craniosynos-
tosis ใบหน้้าข้าง (A) พิบการเจริญเติ่บโต่ของกะโหลกศีีรษะ
ใน้แน้วหน้้า-หลังจำากัด ทำำาให้หน้้าผากแบน้ และภาพิถ้่ายรังส่ี 
(B) แส่ดงการเชืื่�อมปิดก่อน้กำาหน้ดของรอยประส่าน้โคโรแน้ล 
(coronal suture) 2 ด้าน้

Lambdoid craniosynostosis
 Lambdoid craniosynostosis หมายถ้้งภาวะรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะแลมบ์ดอยด์ (lambdoid suture) ซ้ิ�งประส่าน้
ระหวา่งกะโหลกขา้งขมอ่ม (parietal bone) และกะโหลกทำา้ยทำอย 
(occipital bone) เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด พิบอุบัติ่การณ์์น้้อยทีำ�สุ่ด
ประมาณ์ร้อยละ 2 ส่่งผลให้ศีีรษะด้าน้หลังบริเวณ์ท้ำายทำอย ด้าน้
ทีำ�เกิด Lambdoid craniosynostosis แบน้ด้าน้ข้าง หูและกระดูก
เมาส่ต่อยด์ ข้างเดียวกับรอยประส่าน้แลมบ์ดอยด์ ทีำ�เชืื่�อมติ่ดกัน้
ก่อน้กำาหน้ด อยู่ใน้ต่ำาแหน่้งต่ำ�ากว่าด้าน้ทีำ�ปกติ่ และไปด้าน้หลัง 
กะโหลกหน้้าผาก (frontal bone) กะโหลกข้างขม่อม (parietal 
bone) และกะโหลกท้ำายทำอยด้าน้ต่รงข้ามซ้ิ�งปกติ่ มีการเจริญ
เติ่บโต่ชื่ดเชื่ย ขยายเด่น้มากข้�น้ (prominence mastoid bulge)
เมื�อมองศีีรษะจากบน้ลงล่าง จะเห็น้ศีีรษะมีรูปร่างคล้ายสี่�เหลี�ยม
คางหมู (trapezoid shape) เรียกความผิดปกติ่ของศีีรษะนี้�ว่า 
“ภาวะศีีรษะด้าน้หลังเบี�ยว (Posterior plagiocephaly)”53-55 ภาวะ
รอยประส่าน้แลมบ์ดอยด์เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด อาจส่ร้าง

ความสั่บส่น้ทำางคลินิ้กกับภาวะอื�น้ทีำ�ทำำาให้กะโหลกศีีรษะด้าน้หลัง
แบน้ราบเช่ื่น้เดียวกัน้ เช่ื่น้ ภาวะ deformational plagiocephaly 
หรือ positional plagiocephaly 
Deformational plagiocephaly / Positional plagiocephaly 
 Deformational phagiocephaly หรือ Positional 
plagiocephaly เป็น้ภาวะกะโหลกศีีรษะแบน้ ซ้ิ�งไม่เกี�ยวข้อง
กับภาวะรอยประส่าน้แลมบ์ดอยด์เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 
แต่่เกิดจากการปั�น้ (mold) กะโหลกศีีรษะของทำารกทีำ�ยังอ่อน้
นุ่้ม ด้วยแรงกดทัำบซิำ�า ๆ อย่างต่่อเนื้�องเป็น้เวลาน้าน้ เช่ื่น้
การน้อน้ท่ำาเดิมซิำ�า ๆ ของทำารก ทำารกไม่ได้รับการพิลิกตั่ว 
พิลิกศีีรษะ เปลี�ยน้ท่ำาการน้อน้ หรือมีส่าเหตุ่จากความผิดปกติ่
ของกล้ามเนื้�อคอ (torticollis) พิบใน้เพิศีชื่ายมากกว่าเพิศีหญิง 
ใน้อัต่ราส่่วน้ 3:155 ความผิดปกติ่ของศีีรษะและใบหน้้าทีำ�ต่รวจ
พิบ ไดแ้ก่ หูและหน้้าผากดา้น้ทีำ�ศีีรษะน้อน้กดทำบัมักจะเคลื�อน้
ไปขา้งหน้้า ท้ำายทำอยดา้น้ทีำ�น้อน้ทำบัแบน้ (ipsilateral occipital 
flattening) แต่่ท้ำายทำอยด้าน้ต่รงข้ามนู้น้เด่น้ (contralateral 
occipital bossing) ทำำาให้ศีีรษะมีรูปร่างสี่�เหลี�ยมด้าน้ขน้าน้ 
(parallelogram shape) (ดังภาพิทีำ� 10) การผิดรูปของศีีรษะ
ชื่นิ้ดนี้�ไม่จำาเป็น้ต้่องได้รับการผ่าตั่ดแก้ไข ส่ามารถ้แก้ไขได้
ด้วยการใส่่หมวกกัน้น็้อค (helmet therapy) ใน้ช่ื่วงขวบปีแรก
ของทำารก การบำาบัดด้วยหมวกกัน้น็้อคส่ามารถ้ชีื่�น้ำาทิำศีทำาง
การเจริญเต่ิบโต่ของกะโหลกศีีรษะ ช่ื่วยแก้ไขรูปร่างของ
กะโหลกศีีรษะทีำ�ผิดปกติ่

ภ�พที� 10 แส่ดงภาพิของผู้ป่วย “Deformational phagiocephaly 
หรือ Positional plagiocephaly” จากการน้อน้กดทัำบด้าน้ซ้ิาย
ซิำ�า ๆ  ใบหน้้าต่รง (A) ด้าน้หลัง (B) และ ศีีรษะมองจากบน้ลง
ล่าง (C) หูและหน้้าผากด้าน้ซ้ิายเคลื�อน้ไปข้างหน้้า ท้ำายทำอย
ด้าน้ซ้ิายแบน้ (ipsilateral occipital flattening) แต่่ท้ำายทำอย
ด้าน้ขวานู้น้เด่น้
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ภ�วะรอย่ประสำ�นำกะโหลกศีีรษะเช่ื่�อมติิดกันำก่อนำกำ�หนำด 
ชื่นิำดซินำโดรม (Syndromic craniosynostosis)
 ผู้ป่วยภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด ชื่นิ้ดซิิน้โดรม มักพิบเกี�ยวข้องกับการเกิดรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดหลายต่ำาแหน่้ง แต่่
อย่างไรก็ต่ามส่ามารถ้พิบร่วมกับผู้ป่วยทีำ�รอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดเพีิยงต่ำาแหน่้งเดียว ถ้้าการเชืื่�อม
ติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดเกิดข้�น้ทีำ�รอยประส่าน้ของฐาน้กะโหลก (cra-
nial base) จะส่่งผลต่่อการเจริญเติ่บโต่ของใบหน้้าส่่วน้กลาง
ทำำาให้ใบหน้้าส่่วน้กลางเจริญเติ่บโต่น้้อยกว่าปกติ่ (midface 

hypoplasia) ซ้ิ�งอาจกระทำบต่่อระบบทำางเดิน้หายใจ (airway) 
การพิัฒน้าของกระบอกต่า ต่ลอดจน้การไหลเวียน้เลือดของ
หลอดเลือดดำาส่มอง (cerebral veins) ความรุน้แรงข้�น้อยู่กับ
พัิฒน้าการของกะโหลกศีีรษะและส่มองทีำ�ถู้กจำากัด ภาวะรอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ชื่นิ้ดซิิน้โดรม 
ทีำ�พิบบ่อยทีำ�สุ่ด ได้แก่ เมงเคซิิน้โดรม (Muenke syndrome) 
ครูซิองซิิน้โดรม (Crouzon syndrome) เซิธเระโซิเซิน็้ซิิน้โดรม 
(Saethre-Chotzen syndrome) ไฟเฟอร์ซิิน้โดรม (Pfeiffer 
syndrome) และเอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม (Apert syndrome)56 ดัง
ต่ารางทีำ� 3 

ติ�ร�งที� 2 แส่ดงลักษณ์ะทำางคลินิ้กของผู้ป่วยภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ชื่นิ้ดต่่าง ๆ



วารสารโรงพยาบาลชลบุุรีี ปีีที่่� 51 ฉบัับที่่� 2 พฤษภาคม-สิิงหาคม 2569  181 164   Chonburi Hospital Journal Vol.50 No.2 May-August 2025

ภ�วะรอย่ประสำ�นำกะโหลกศีีรษะเช่ื่�อมติิดกันำก่อนำกำ�หนำด 
ชื่นิำดซินำโดรม (Syndromic craniosynostosis)
 ผู้ป่วยภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้
กำาหน้ด ชื่นิ้ดซิิน้โดรม มักพิบเกี�ยวข้องกับการเกิดรอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดหลายต่ำาแหน่้ง แต่่
อย่างไรก็ต่ามส่ามารถ้พิบร่วมกับผู้ป่วยทีำ�รอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดเพีิยงต่ำาแหน่้งเดียว ถ้้าการเชืื่�อม
ติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ดเกิดข้�น้ทีำ�รอยประส่าน้ของฐาน้กะโหลก (cra-
nial base) จะส่่งผลต่่อการเจริญเติ่บโต่ของใบหน้้าส่่วน้กลาง
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การพิัฒน้าของกระบอกต่า ต่ลอดจน้การไหลเวียน้เลือดของ
หลอดเลือดดำาส่มอง (cerebral veins) ความรุน้แรงข้�น้อยู่กับ
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เมงเคัซินำโดรม (Muenke syndrome)
 เมงเคซิิน้โดรม ได้รับการอธิบายทำางพัิน้ธุกรรมครั�งแรก
ใน้ปี 199758 ปัจจุบัน้เป็น้ซิิน้โดรมทีำ�พิบได้บ่อยทีำ�สุ่ด ด้วยอัต่รา
ความชุื่ก 1 ใน้ 10,000-30,000 ของทำารกเกิดมีชีื่พิ56,59 เกิดจาก
การกลายพิัน้ธ์ุของยีน้ c.749C>G ใน้ยีน้ตั่วรับปัจจัยกระตุ้่น้
การเจริญเติ่บโต่ของไฟโบรบลาส่ต์่ 3 (fibroblast growth 
factor receptors 3: FGFR 3) เปลี�ยน้เป็น้ p.Pro250Arg58 
แต่่ทีำ�น่้าส่น้ใจก็คือ การกลายพัิน้ธ์ุทีำ�คล้ายคล้งกัน้ (homologous 
mutation) นี้�ใน้ FGFR 1 ทำำาให้เกิด ไฟเฟอร์ซิิน้โดรม (Pfeiffer 
syndrome) และถ้้าการกลายพัิน้ธ์ุนี้�เกิดข้�น้ทีำ� FGFR 2 จะทำำาให้
เกิด เอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม (Apert syndrome)
 เมงเคซิิน้โดรม เกิดจากการกลายพิัน้ธ์ุของยีน้เด่น้บน้
ออโต่โซิม (autosomal dominant inheritance) ของยีน้ FGFR 3 
แต่่พิบว่าผู้ได้รับถ่้ายทำอดยีน้กลายพัิน้ธ์ุ ร้อยละ 20 เป็น้พิาหะ 
(carriers) ไมพ่ิบการเกดิภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อม
ติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด60,61 พิบว่าสั่มพัิน้ธ์กับภาวะรอยประส่าน้
โคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 1 ด้าน้ (unicoronal synostosis) 
ร้อยละ 69 และ 2 ด้าน้ (bicoronal synostosis) ร้อยละ 861 

ผู้ป่วยส่่วน้ใหญ่กะโหลกศีีรษะจะแส่ดงออกของภาวะรอย
ประส่าน้โคโรแน้ล เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 1 ด้าน้ คือมีหน้้าผาก
แบน้ด้าน้ทีำ�ผิดปกติ่ ขอบบน้ของกระบอกต่ายกสู่ง หน้้าผากด้าน้
ปกติ่โหน้กน้นู้ออกมากกว่าปกติ่ (relative contralateral frontal 
bossing) ทำำาให้ศีีรษะด้าน้หน้้าเบี�ยว (Anterior plagiocephaly) 
ดังภาพิทีำ� 11 กรณ์ทีีำ�รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะโคโรแน้ลเชื่ื�อม
ติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้ ศีีรษะจะมีหน้้าผากแบน้สั่�น้ แต่่กว้าง 

(brachycephaly) น้อกจากนี้� ผู้ป่วย เมงเคซิิน้โดรม ยังอาจพิบมี
อาการต่าเหล่ (strabismus) ระบบประส่าทำการได้ยิน้คลื�น้ความถี้�
ต่ำ�าบกพิร่อง (low-frequency hearing impairment) กระดูก
ข้อมือและข้อเท้ำาเชืื่�อมติ่ดกัน้ นิ้�วมือและหรือนิ้�วเท้ำาสั่�น้กว่าปกติ่ 
(brachydactyly) มีผมต่รงหน้า และพัิฒน้าการทำางส่มอง การพูิด
และระบบประส่าทำล่าช้ื่า4,59,61,62 อาจพิบอาการชื่กั (Seizures) 
ทีำ�ไม่สั่มพินั้ธ์กับการมีความดนั้ใน้กะโหลกศีีรษะเพิิ�มส่งูข้�น้60,63

ภ�พที� 11 แส่ดงภาพิใบหน้้า (A,B) มือและนิ้�ว (C,D) และ 
กะโหลกศีีรษะ (E,F) ของผู้ป่วย เมงเคซิิน้โดรม57 ชื่นิ้ดทีำ�รอย
ประส่าน้กะโหลกศีีรษะด้าน้ขวาเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด

ติ�ร�งที� 3 แส่ดงลักษณ์ะทำางคลินิ้กทีำ�ต่รวจพิบใน้ผู้ป่วยภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด ชื่นิ้ด
ซิิน้โดรม57
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คัรูซองซินำโดรม (Crouzon Syndrome) 
 ครูซิองซิิน้โดรม ถู้กบรรยายใน้บทำความทำางวชิื่าการครั�งแรก 
โดย Octave Crouzon ใน้ปี ค.ศี. 1912 เกิดจากการกลายพัิน้ธ์ุ
ของยีน้เด่น้บน้ออโต่โซิม (inherited in an autosomal 
dominant) ของยีน้ FGFR 2 หรือเกิดจากการกลายพัิน้ธ์ุแบบ 
De Novo (de novo mutations) ซ้ิ�งเป็น้การเปลี�ยน้แปลง
ทำางพัิน้ธุกรรมทีำ�เกิดข้�น้ใหม่ โดยอาจเกิดข้�น้ใน้เซิลล์ไข่ของแม่ 
หรืออสุ่จิของพิ่อ พิบอุบัติ่การณ์์เพิิ�มสู่งข้�น้เมื�อพิ่อหรือแม่มีลูก
เมื�ออายุมาก64 ครูซิองซิิน้โดรม ยังพิบว่ามีความเกี�ยวข้องกับ
การกลายพัิน้ธ์ุของยีน้ FGFR 3 ทีำ�ต่ำาแหน่้ง Ala391Glu แต่่
ทำำาให้เกิดการเปลี�ยน้แปลงทีำ�แต่กต่่างกัน้ คือพิบโรคผิวหนั้งช้ื่าง 
(acanthosis nigricans) และภาวะน้ำ�าใน้ส่มอง (hydrocephalus)4,65,66 
พิบความชุื่กใน้อัต่รา 1 ใน้ 25,000 ของทำารกเกิดมีชีื่พิ ผู้ป่วย
มีใบหน้้าและกะโหลกศีีรษะสู่งและกว้าง แต่่หน้้าผากมีลักษณ์ะ
แบน้สั่�น้ (brachyturricephaly) ซ้ิ�งเกิดจากรอยประส่าน้
โคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้ (bicoronal synos-
tosis) ร่วมกับช่ื่องว่างระหว่างกระดูกด้าน้หน้้าบริเวณ์ขม่อม 
(anterior fontanelle) ปิดตั่วช้ื่า67 ใบหน้้าส่่วน้กลางมกีารพิฒัน้า
เจริญเติ่บโต่น้้อย (midface hypoplasia) ความสั่มพัิน้ธ์ของ
กะโหลกศีีรษะและการส่บฟัน้ เป็น้แบบทีำ� III เนื้�องจากกระดูก
ขากรรไกรบน้มีการเจริญเติ่บโต่สั่มพัิทำธน้์้อยกว่าขากรรไกรล่าง 
(relative to maxillary hypoplasia) โพิรงจมกูเล็ก หายใจลำาบาก
กระบอกต่าตื่�น้ ร่วมกับมีต่าโปน้ (exorbitism) และพิบเพิดาน้
ปากมีลักษณ์ะโค้งสู่ง ดังภาพิทีำ� 12, 13

ภ�พที� 12 แส่ดงใบหน้้าของผู้ป่วย ครูซิองซิิน้โดรม (A,B) และ
ภาพิเอกซิเรย์คอมพิิวเต่อร์ของกะโหลกศีีรษะ (C,D) เมื�ออายุ 
27 สั่ปดาห์57 ขม่อมยกสู่ง ใบหน้้าส่่วน้กลางมีการพัิฒน้าเจริญ
เติ่บโต่น้้อย ช่ื่องว่างระหว่างกระดูกด้าน้หน้้าบริเวณ์ขม่อม 
(anterior fontanelle) ปิดตั่วช้ื่า

 น้อกจากนี้�ยังพิบฐาน้กะโหลกศีีรษะดา้น้หน้้าสั่�น้ (short-
ening of the anterior cranial base) เนื้�องจากฐาน้กะโหลก
ศีีรษะหยุดการเจริญเต่ิบโต่ ส่าเหตุ่จากการทีำ�รอยประส่าน้ทีำ�
ฐาน้กะโหลกเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด68,69 แม้ ครูซิองซิิน้โดรม 
จะเป็น้ความผิดปกติ่ทำางพัิน้ธุกรรม แต่่พิบว่ารอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะยังคงเปิดต่ัวเมื�อแรกคลอด แต่่จะเริ�มเชืื่�อม
ประส่าน้ต่ามมาภายหลัง ทำำาให้ความรุน้แรงของความผิดรูป
ของศีีรษะมีความแต่กต่่างกัน้ ปัจจัยหน้้�งข้�น้อยู่กับชื่่วงเวลา
ทีำ�กะโหลกศีีรษะเริ�มเชืื่�อมประส่าน้ และระดับการพิัฒน้า
การเจริญเต่บิโต่ของส่มอง ดังนั้�น้จ้งอาจพิบผู้ป่วยครซูิองซิิน้โดรม 
มีศีีรษะและใบหน้้าใกล้เคียงคน้ปกติ่ ไปจน้ถ้้งรุน้แรงมาก ศีีรษะ
มีรูปร่างคล้ายใบโคลเวอร์ (clover leaf) ใบไม้ทีำ�มีลักษณ์ะเป็น้
แฉัก 3 แฉัก67,70 พิบผู้ป่วยมีความดัน้ใน้กะโหลกศีีรษะเพิิ�มข้�น้ 
ร้อยละ 61 ภายหลังคลอด 4 เดือน้71

ภ�พที� 13 แส่ดงใบหน้้าของผู้ป่วย ครูซิองซิิน้โดรม (A,B) และ
ภาพิเอกซิเรย์คอมพิิวเต่อร์ของกะโหลกศีีรษะ (C,D) เมื�ออายุ 
75 สั่ปดาห์57 ขม่อมยกส่งู หน้้าผากแคบ รอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะโคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้

เซธเระโซเซ็นำซินำโดรม (Saethre-Chotzen Syndrome) 
 เซิธเระโซิเซ็ิน้ซิิน้โดรม (SCS) ถู้กกล่าวถ้้งครั�งแรกโดย 
Haakon Saethre ใน้ปี ค.ศี. 193172 และ Fritz Chotzen ใน้ปี 
ค.ศี. 193273 พิบความชุื่กใน้อัต่รา 1 ต่่อ 25,000–50,000 
ของทำารกเกิดมีชีื่พิ74 เกิดจากการกลายพัิน้ธ์ุของยีน้เด่น้บน้
ออโต่โซิม (inherited in an autosomal dominant) TWIST 
175,76 เซิธเระโซิเซิ็น้ซิิน้โดรม มักพิบรอยประส่าน้โคโรแน้ล
เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 1 ด้าน้ หรือพิร้อมกัน้ 2 ด้าน้ ทำำาให้
ศีีรษะและใบหน้้าส่่วน้หน้้าบิดเบี�ยว กระบอกต่าห่าง (hyper-
telorism) น้อกจากนี้�อาจพิบโพิรงจมูกคด (deviated nasal 
septum) ต่าเหล่ (strabismus) เพิดาน้โหว่ (cleft palate) 
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คัรูซองซินำโดรม (Crouzon Syndrome) 
 ครูซิองซิิน้โดรม ถู้กบรรยายใน้บทำความทำางวชิื่าการครั�งแรก 
โดย Octave Crouzon ใน้ปี ค.ศี. 1912 เกิดจากการกลายพัิน้ธ์ุ
ของยีน้เด่น้บน้ออโต่โซิม (inherited in an autosomal 
dominant) ของยีน้ FGFR 2 หรือเกิดจากการกลายพัิน้ธ์ุแบบ 
De Novo (de novo mutations) ซ้ิ�งเป็น้การเปลี�ยน้แปลง
ทำางพัิน้ธุกรรมทีำ�เกิดข้�น้ใหม่ โดยอาจเกิดข้�น้ใน้เซิลล์ไข่ของแม่ 
หรืออสุ่จิของพิ่อ พิบอุบัติ่การณ์์เพิิ�มสู่งข้�น้เมื�อพิ่อหรือแม่มีลูก
เมื�ออายุมาก64 ครูซิองซิิน้โดรม ยังพิบว่ามีความเกี�ยวข้องกับ
การกลายพัิน้ธ์ุของยีน้ FGFR 3 ทีำ�ต่ำาแหน่้ง Ala391Glu แต่่
ทำำาให้เกิดการเปลี�ยน้แปลงทีำ�แต่กต่่างกัน้ คือพิบโรคผิวหนั้งช้ื่าง 
(acanthosis nigricans) และภาวะน้ำ�าใน้ส่มอง (hydrocephalus)4,65,66 
พิบความชุื่กใน้อัต่รา 1 ใน้ 25,000 ของทำารกเกิดมีชีื่พิ ผู้ป่วย
มีใบหน้้าและกะโหลกศีีรษะสู่งและกว้าง แต่่หน้้าผากมีลักษณ์ะ
แบน้สั่�น้ (brachyturricephaly) ซ้ิ�งเกิดจากรอยประส่าน้
โคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้ (bicoronal synos-
tosis) ร่วมกับช่ื่องว่างระหว่างกระดูกด้าน้หน้้าบริเวณ์ขม่อม 
(anterior fontanelle) ปิดตั่วช้ื่า67 ใบหน้้าส่่วน้กลางมกีารพิฒัน้า
เจริญเติ่บโต่น้้อย (midface hypoplasia) ความสั่มพัิน้ธ์ของ
กะโหลกศีีรษะและการส่บฟัน้ เป็น้แบบทีำ� III เนื้�องจากกระดูก
ขากรรไกรบน้มีการเจริญเติ่บโต่สั่มพัิทำธน้์้อยกว่าขากรรไกรล่าง 
(relative to maxillary hypoplasia) โพิรงจมกูเล็ก หายใจลำาบาก
กระบอกต่าตื่�น้ ร่วมกับมีต่าโปน้ (exorbitism) และพิบเพิดาน้
ปากมีลักษณ์ะโค้งสู่ง ดังภาพิทีำ� 12, 13

ภ�พที� 12 แส่ดงใบหน้้าของผู้ป่วย ครูซิองซิิน้โดรม (A,B) และ
ภาพิเอกซิเรย์คอมพิิวเต่อร์ของกะโหลกศีีรษะ (C,D) เมื�ออายุ 
27 สั่ปดาห์57 ขม่อมยกสู่ง ใบหน้้าส่่วน้กลางมีการพัิฒน้าเจริญ
เติ่บโต่น้้อย ช่ื่องว่างระหว่างกระดูกด้าน้หน้้าบริเวณ์ขม่อม 
(anterior fontanelle) ปิดตั่วช้ื่า

 น้อกจากนี้�ยังพิบฐาน้กะโหลกศีีรษะดา้น้หน้้าสั่�น้ (short-
ening of the anterior cranial base) เนื้�องจากฐาน้กะโหลก
ศีีรษะหยุดการเจริญเต่ิบโต่ ส่าเหตุ่จากการทีำ�รอยประส่าน้ทีำ�
ฐาน้กะโหลกเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด68,69 แม้ ครูซิองซิิน้โดรม 
จะเป็น้ความผิดปกติ่ทำางพัิน้ธุกรรม แต่่พิบว่ารอยประส่าน้
กะโหลกศีีรษะยังคงเปิดต่ัวเมื�อแรกคลอด แต่่จะเริ�มเชืื่�อม
ประส่าน้ต่ามมาภายหลัง ทำำาให้ความรุน้แรงของความผิดรูป
ของศีีรษะมีความแต่กต่่างกัน้ ปัจจัยหน้้�งข้�น้อยู่กับชื่่วงเวลา
ทีำ�กะโหลกศีีรษะเริ�มเชืื่�อมประส่าน้ และระดับการพิัฒน้า
การเจริญเต่บิโต่ของส่มอง ดังนั้�น้จ้งอาจพิบผู้ป่วยครซูิองซิิน้โดรม 
มีศีีรษะและใบหน้้าใกล้เคียงคน้ปกติ่ ไปจน้ถ้้งรุน้แรงมาก ศีีรษะ
มีรูปร่างคล้ายใบโคลเวอร์ (clover leaf) ใบไม้ทีำ�มีลักษณ์ะเป็น้
แฉัก 3 แฉัก67,70 พิบผู้ป่วยมีความดัน้ใน้กะโหลกศีีรษะเพิิ�มข้�น้ 
ร้อยละ 61 ภายหลังคลอด 4 เดือน้71

ภ�พที� 13 แส่ดงใบหน้้าของผู้ป่วย ครูซิองซิิน้โดรม (A,B) และ
ภาพิเอกซิเรย์คอมพิิวเต่อร์ของกะโหลกศีีรษะ (C,D) เมื�ออายุ 
75 สั่ปดาห์57 ขม่อมยกส่งู หน้้าผากแคบ รอยประส่าน้กะโหลก
ศีีรษะโคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้

เซธเระโซเซ็นำซินำโดรม (Saethre-Chotzen Syndrome) 
 เซิธเระโซิเซ็ิน้ซิิน้โดรม (SCS) ถู้กกล่าวถ้้งครั�งแรกโดย 
Haakon Saethre ใน้ปี ค.ศี. 193172 และ Fritz Chotzen ใน้ปี 
ค.ศี. 193273 พิบความชุื่กใน้อัต่รา 1 ต่่อ 25,000–50,000 
ของทำารกเกิดมีชีื่พิ74 เกิดจากการกลายพัิน้ธ์ุของยีน้เด่น้บน้
ออโต่โซิม (inherited in an autosomal dominant) TWIST 
175,76 เซิธเระโซิเซิ็น้ซิิน้โดรม มักพิบรอยประส่าน้โคโรแน้ล
เชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 1 ด้าน้ หรือพิร้อมกัน้ 2 ด้าน้ ทำำาให้
ศีีรษะและใบหน้้าส่่วน้หน้้าบิดเบี�ยว กระบอกต่าห่าง (hyper-
telorism) น้อกจากนี้�อาจพิบโพิรงจมูกคด (deviated nasal 
septum) ต่าเหล่ (strabismus) เพิดาน้โหว่ (cleft palate) 
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นิ้�วหัวแม่มือกว้างหรือแยกเป็น้ง่ามเบน้ออกด้าน้ข้าง (broad 
or bifid laterally deviating) ใบหูมีขน้าดเล็ก หน้ังต่าต่ก 
(ptosis) ไรผมด้าน้หน้้าเคลื�อน้ลงต่ำ�า (low frontal hairline) 
กระดูกขากรรไกรบน้เจริญเติ่บโต่น้้อย ทำำาให้มีขน้าดเล็กกว่าปกติ่ 
(maxillary hypoplasia) และนิ้�วสั่�น้เชืื่�อมติ่ดกัน้อย่างไม่ส่มบูรณ์์ 
(incomplete simple syndactyly and brachydactyly) 
มีพัิฒน้าการของส่มองจำากัดทำำาให้เกิดความบกพิร่องใน้การเรียน้รู้76 
ดังภาพิทีำ� 14a, 14b 

ภ�พที� 14a แส่ดงใบหน้้า (A,B) และกะโหลกศีีรษะ (C,D) ของ
ผู้ป่วย เซิธเระโซิเซ็ิน้ซิิน้โดรม (Saethre-Chotzen Syndrome) 
อายุ 75 สั่ปดาห์57 หน้้าผากโน้กนู้น้ (frontal blossing) กระดูก
ขากรรไกรบน้เจริญเติ่บโต่น้้อย รอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะ
โคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้
 

ภ�พที� 14b แส่ดงใบหน้้าต่รงของผู้ป่วย เซิธเระโซิเซ็ิน้ซิิน้โดรม 
พิบใบหูมีขน้าดเล็ก หนั้งต่าต่ก (ptosis) ไรผมด้าน้หน้้าเคลื�อน้
ลงต่ำ�า (low frontal hairline) กระบอกต่าห่าง (hypertelorism) 
และต่าเหล่ (strabismus)

ไฟเฟอร์ซินำโดรม (Pfeiffer Syndrome)
 ไฟเฟอร์ซิิน้โดรม ได้รับการอธิบายลักษณ์ะทำางคลินิ้ก
และตั่�งชืื่�อเรียกใน้ปี ค.ศี. 196477 พิบอุบัติ่การณ์์ใน้อัต่รา 1 ต่่อ 
100,000 ของทำารกเกิดมีชีื่วิต่78,79 ส่าเหตุ่เกิดจากการกลายพัิน้ธ์ุ

ของยีน้ FGFR 1 และ FGFR 2 ซ้ิ�งถ้้ายีน้กลายพัิน้ธ์ุมีการทัำบซ้ิอน้ 
(overlap) ทำางพัิน้ธุกรรมร่วมกับครูซิองซิิน้โดรม จะถู้ก
จำาแน้กเป็น้ ครูซิอง-ไฟเซิอร์ ซิิน้โดรม (Crouzon-Pfeiffer 
syndrome) การกลายพัิน้ธ์ุทีำ�พิบบ่อยทีำ�สุ่ดเกี�ยวข้องกับ
การแทำน้ทีำ�ของกรดอมิโน้ซิิส่เทำอน้ (cysteine) บน้ส่ายพัิน้ธุกรรม 
ได้แก่ Trp290Cys, Trp340Cys, Cys342Arg และ 
Ser351Cys ผ่าน้การทำำางาน้ของเอน้ไซิม์ ไทำโรซีิน้ ไคเน้ส่
(Tyrosine kinase)56 ไฟเซิอร์ซิิน้โดรม ถู้กจำาแน้กเป็น้ 3 กลุ่ม 
(Type I–III) โดย โคเฮน้ (Cohen) ใน้ปี ค.ศี. 1993 ดังนี้�
 Type I พิบการกลายพินั้ธ์ุบน้ยีน้ FGFR 1 ผู้ป่วยกลุ่มนี้�มี
การพิยากรณ์์โรคดี มีศีีรษะและใบหน้้าคล้ายผู้ป่วยรอยประส่าน้
โคโรแน้ลเชืื่�อมติ่ดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้ (bicoronal synos-
tosis) ศีีรษะมีการเจริญใน้แน้วตั่�งสู่งผิดปกติ่ และมีความยาว
ใน้แน้วหน้้า-หลัง สั่�น้ หรือมีศีีรษะแบน้ (brachyturricephaly) 
ทีำ�ไม่รุน้แรง ใบหน้้าส่่วน้กลางมีขน้าดเล็กกว่าปกติ่ (midface 
hypoplasia).ลักษณ์ะเด่น้ทีำ�ใช้ื่ใน้การจำาแน้กโรคนี้� คือ มีนิ้�ว
หัวแม่มือและเท้ำากว้าง และกางออก (broad and deviated 
thumbs and toes) อาจพิบกระดูกสั่น้หลังเชืื่�อมติ่ดกัน้ แต่่ส่ติ่
ปัญญาและความส่ามารถ้ใน้การเรียน้รู้ปกติ่ ดังภาพิทีำ� 15

ภ�พที� 15 แส่ดงภาพิของผู้ป่วย ไฟเซิอร์ซิิน้โดรม Type I 
ใบหน้้าต่รงและข้าง (A,B) ศีีรษะแบน้ (brachyturricephaly) 
ภาพิรังสี่กะโหลกศีีรษะ (C,D) แส่ดงการเชืื่�อมปิดก่อน้กำาหน้ด
ของรอยประส่าน้โคโรแน้ล (coronal suture) 2 ด้าน้ และภาพิ
นิ้�วมือนิ้�วเท้ำา (E,F) พิบนิ้�วหัวแม่มือและเท้ำา กว้างและกางออก
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 Type II ศีีรษะมีลักษณ์ะเป็น้แฉัก 3 แฉัก คล้ายใบโคลเวอร์ 
(cloverleaf skull) เกิดภาวะส่มองคั�งน้ำ�า (hydrocephalus) 
ใบหน้้าส่่วน้กลางเจริญน้้อยมีขน้าดเล็กอย่างรุน้แรง (severe 
midface hypoplasia) และดวงต่าโปน้ (exorbitism) ดังภาพิทีำ� 16 
ผู้ป่วยกลุ่มนี้�มักมีทำางเดิน้หายใจอุดตั่น้ พัิฒน้าการของระบบ
ประส่าทำชื่้า มีความบกพิร่องทำางส่ต่ิปัญญาและความส่ามารถ้
ใน้การเรียน้รู้รุน้แรง การรักษามีความยุ่งยาก

ภ�พที� 16 แส่ดงภาพิของผู้ป่วย ไฟเซิอร์ซิิน้โดรม Type II 
ใบหน้้าต่รงและข้าง (A,B) ศีีรษะแบน้ (brachyturricephaly) 
ดวงต่าโปน้ (exorbitism) ภาพิรังสี่กะโหลกศีีรษะ (C,D) แส่ดง
การเชืื่�อมปิดก่อน้กำาหน้ดของรอยประส่าน้โคโรแน้ล (coronal 
suture) 2 ด้าน้ และสั่ญญาณ์ทีำ�เรียกว่า “copper beaten” ซ้ิ�ง
แส่ดงถ้้งภาวะความดัน้ใน้ส่มองเพิิ�มสู่งข้�น้

 Type III การเจริญเติ่บโต่ของใบหน้้าส่่วน้กลางน้้อยอย่าง
รุน้แรง ทำำาให้เกิดความสั่มพัิน้ธ์ของกระดูกใบหน้้าและการกัด
ส่บฟัน้เป็น้แบบทีำ� 3 (Class III) มักพิบทำางเดิน้หายใจอุดตั่น้
อย่างรุน้แรง ดวงต่าโปน้78 พิบภาวะความดัน้ใน้ส่มองเพิิ�มสู่งข้�น้
มากกว่าร้อยละ 80 มีความเสี่�ยงต่่อการเกดิปัญหาด้าน้การมองเห็น้
ผิดปกติ่สู่ง และมคีวามบกพิร่องทำางส่ต่ปัิญญาและความส่ามารถ้
ใน้การเรียน้รู้รุน้แรง80,81 ดังภาพิทีำ� 17

 

ภ�พที� 17 แส่ดงภาพิของผู้ป่วย ไฟเฟอร์ซิิน้โดรม Type III 
ลักษณ์ะใบหน้้า (A,B) มือและเท้ำา (C,D) และภาพิรังสี่กะโหลก
ศีีรษะ ทีำ�อายุ 54 วัน้57 ศีีรษะมีลักษณ์ะเป็น้แฉัก 3 แฉัก 
คล้ายใบโคลเวอร์ (cloverleaf skull) นิ้�วหัวแม่มือและเท้ำากว้าง
และกางออก (broad and deviated thumbs and toes) 

เอเพิร์ติซินำโดรม (Apert Syndrome) 
 เอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม ปรากฏครั�งแรกใน้บทำความทำาง
วิชื่าการปี ค.ศี. 1906 อุบัติ่การณ์์ความชืุ่กประมาณ์ 1 ต่่อ 
100,000 ถ้้ง 160,000 ของทำารกเกิดมีชีื่พิ74 ส่าเหตุ่เกิด
จากการกลายพัิน้ธ์ุของยีน้เด่น้บน้ออโต่โซิม (inherited in an 
autosomal dominant) การกลายพัิน้ธ์ุทีำ�พิบบ่อยทีำ�สุ่ดเกี�ยวข้อง
กับการแทำน้ทีำ�ของกรดอะมิโน้บน้ส่ายพัิน้ธุกรรม FGFR 2 ได้แก่ 
Ser252Trp ร้อยละ 66 และ Pro253Arg ร้อยละ 33 ภายใต้่
การทำำางาน้ของเอน้ไซิม์ ไทำโรซีิน้ ไคเน้ส่ (Tyrosine kinase) 
หรืออาจเกิดจากการกลายพัิน้ธ์ุแบบ De Novo (de novo 
mutations) ซ้ิ�งเป็น้การเปลี�ยน้แปลงทำางพิัน้ธุกรรมทีำ�เกิดข้�น้
ใหม่ โดยอาจเกิดข้�น้ใน้เซิลล์ไข่ของแม่ หรืออสุ่จิของพ่ิอ โดย
พิบอุบัติ่การณ์์เพิิ�มสู่งข้�น้เมื�อพ่ิอหรือแม่มีลูกเมื�ออายุมาก56  
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 Type II ศีีรษะมีลักษณ์ะเป็น้แฉัก 3 แฉัก คล้ายใบโคลเวอร์ 
(cloverleaf skull) เกิดภาวะส่มองคั�งน้ำ�า (hydrocephalus) 
ใบหน้้าส่่วน้กลางเจริญน้้อยมีขน้าดเล็กอย่างรุน้แรง (severe 
midface hypoplasia) และดวงต่าโปน้ (exorbitism) ดังภาพิทีำ� 16 
ผู้ป่วยกลุ่มนี้�มักมีทำางเดิน้หายใจอุดตั่น้ พัิฒน้าการของระบบ
ประส่าทำชื่้า มีความบกพิร่องทำางส่ต่ิปัญญาและความส่ามารถ้
ใน้การเรียน้รู้รุน้แรง การรักษามีความยุ่งยาก

ภ�พที� 16 แส่ดงภาพิของผู้ป่วย ไฟเซิอร์ซิิน้โดรม Type II 
ใบหน้้าต่รงและข้าง (A,B) ศีีรษะแบน้ (brachyturricephaly) 
ดวงต่าโปน้ (exorbitism) ภาพิรังสี่กะโหลกศีีรษะ (C,D) แส่ดง
การเชืื่�อมปิดก่อน้กำาหน้ดของรอยประส่าน้โคโรแน้ล (coronal 
suture) 2 ด้าน้ และสั่ญญาณ์ทีำ�เรียกว่า “copper beaten” ซ้ิ�ง
แส่ดงถ้้งภาวะความดัน้ใน้ส่มองเพิิ�มสู่งข้�น้

 Type III การเจริญเติ่บโต่ของใบหน้้าส่่วน้กลางน้้อยอย่าง
รุน้แรง ทำำาให้เกิดความสั่มพัิน้ธ์ของกระดูกใบหน้้าและการกัด
ส่บฟัน้เป็น้แบบทีำ� 3 (Class III) มักพิบทำางเดิน้หายใจอุดตั่น้
อย่างรุน้แรง ดวงต่าโปน้78 พิบภาวะความดัน้ใน้ส่มองเพิิ�มสู่งข้�น้
มากกว่าร้อยละ 80 มีความเสี่�ยงต่่อการเกดิปัญหาด้าน้การมองเห็น้
ผิดปกติ่สู่ง และมคีวามบกพิร่องทำางส่ต่ปัิญญาและความส่ามารถ้
ใน้การเรียน้รู้รุน้แรง80,81 ดังภาพิทีำ� 17

 

ภ�พที� 17 แส่ดงภาพิของผู้ป่วย ไฟเฟอร์ซิิน้โดรม Type III 
ลักษณ์ะใบหน้้า (A,B) มือและเท้ำา (C,D) และภาพิรังสี่กะโหลก
ศีีรษะ ทีำ�อายุ 54 วัน้57 ศีีรษะมีลักษณ์ะเป็น้แฉัก 3 แฉัก 
คล้ายใบโคลเวอร์ (cloverleaf skull) นิ้�วหัวแม่มือและเท้ำากว้าง
และกางออก (broad and deviated thumbs and toes) 

เอเพิร์ติซินำโดรม (Apert Syndrome) 
 เอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม ปรากฏครั�งแรกใน้บทำความทำาง
วิชื่าการปี ค.ศี. 1906 อุบัติ่การณ์์ความชืุ่กประมาณ์ 1 ต่่อ 
100,000 ถ้้ง 160,000 ของทำารกเกิดมีชีื่พิ74 ส่าเหตุ่เกิด
จากการกลายพัิน้ธ์ุของยีน้เด่น้บน้ออโต่โซิม (inherited in an 
autosomal dominant) การกลายพัิน้ธ์ุทีำ�พิบบ่อยทีำ�สุ่ดเกี�ยวข้อง
กับการแทำน้ทีำ�ของกรดอะมิโน้บน้ส่ายพัิน้ธุกรรม FGFR 2 ได้แก่ 
Ser252Trp ร้อยละ 66 และ Pro253Arg ร้อยละ 33 ภายใต้่
การทำำางาน้ของเอน้ไซิม์ ไทำโรซีิน้ ไคเน้ส่ (Tyrosine kinase) 
หรืออาจเกิดจากการกลายพัิน้ธ์ุแบบ De Novo (de novo 
mutations) ซ้ิ�งเป็น้การเปลี�ยน้แปลงทำางพิัน้ธุกรรมทีำ�เกิดข้�น้
ใหม่ โดยอาจเกิดข้�น้ใน้เซิลล์ไข่ของแม่ หรืออสุ่จิของพ่ิอ โดย
พิบอุบัติ่การณ์์เพิิ�มสู่งข้�น้เมื�อพ่ิอหรือแม่มีลูกเมื�ออายุมาก56  
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ส่่งผลให้เกิดความผิดปกติ่ของกระดูกและกระดูกอ่อน้ของ
กะโหลกศีีรษะ ฐาน้กะโหลกศีีรษะ ใบหน้้า และขอ้ต่่อ โดยเฉัพิาะ
อย่างยิ�งทีำ�มือและเท้ำา คล้ายกับครูซิองซิิน้โดรม แต่่ผู้ป่วยจะมีนิ้�วมือ
และนิ้�วเท้ำารวมติ่ดกัน้ ทำางเดิน้หายใจแคบ ศีีรษะของผู้ป่วย
เอเพิิร์ต่ซิิน้โดรมมีการเจริญใน้แน้วตั่�งสู่งผิดปกติ่ และมีความยาว
ใน้แน้วหน้้า-หลัง สั่�น้ (brachyturricephaly) ทำำาให้ศีีรษะดูสู่ง
และกว้างแต่่แบน้ ซ้ิ�งเป็น้ผลต่ามมาจากรอยประส่าน้โคโรแน้ล
เชืื่�อมต่ิดกัน้ก่อน้กำาหน้ด 2 ด้าน้ (bicoronal synostosis) 
ใน้ขณ์ะทีำ�รอยประส่าน้กะโหลกแซิกกิเทำล (sagittal suture) 
เมโทำปิก (metopic suture) และช่ื่องว่างระหว่างกระดกูด้าน้หน้้า
บริเวณ์ขม่อม (anterior fontanelle) ปิดตั่วช้ื่า82 ดังภาพิทีำ� 18 

ภ�พที� 18 แส่ดงภาพิศีีรษะและใบหน้้า (A,B) นิ้�วมือและนิ้�ว
เท้ำา (C,D) และภาพิถ่้ายรังสี่ของผู้ป่วยเอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม ทีำ�อายุ
10 สั่ปดาห์57

 ผู้ป่วยเอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม พิบมีความผิดปกติ่ของส่มอง 
และช่ื่องว่างภายใน้ส่มอง (venticle) ทีำ�บรรจุน้ำ�าหล่อเลี�ยงส่มอง
และไขส่ัน้หลัง (cerebrospinal fluid) หรือทีำ�เรียกสั่�น้ๆ ว่า 
"น้ำ�าหล่อเลี�ยงส่มอง" มีขน้าดใหญ่ (ventriculomegaly) ร้อยละ 
40–9071,83 พิบอุบัติ่การณ์์การเกิดภาวะความดัน้ใน้ส่มองเพิิ�ม
สู่งข้�น้ (increased ICP) ร้อยละ 45 และอาจพิบสู่งข้�น้เป็น้ร้อยละ 
83 เมื�ออายุ 5 ปี62,84,85 ใบหน้้าของผู้ป่วยเอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม 
ทัำ�วไปมีลักษณ์ะดังนี้� ดวงต่าโปน้ (exorbitism) เนื้�องจาก

การเจริญเติ่บโต่ของกะโหลกหน้้าผากและขากรรไกรบน้ทีำ�จำากัด 
ทำำาให้กระบอกต่าตื่�น้ ส่่งผลให้กระจกต่ามีความเสี่�ยงทีำ�จะ
บาดเจ็บเพิิ�มข้�น้ กรอบของต่า (palpebral fissure) เอียง
ลงล่าง (down-slanting) เนื้�องจากต่ำาแหน้่งเกาะของ 
medial canthal ligaments อยู่สู่งข้�น้ และพิบกระบอกต่าห่าง 
(hypertelorism)86 ใบหน้้าส่่วน้กลางพิบการเจริญเต่ิบโต่ของ
ขากรรไกรบน้น้้อยกว่าปกติ่ (maxillary hypoplasia) ส่่วน้โค้ง
ของเพิดาน้ปากยกสู่ง มีลักษณ์ะเป็น้รูปตั่ว V หรืออาจพิบ
ความผิดปกติ่ของเพิดาน้ เช่ื่น้ เพิดาน้โหว่ (cleft palate)60 

เพิดาน้โหว่ ชื่นิ้ด submucous cleft หรือ bifid uvula ได้ร้อยละ 
7587 ระน้าบการกัดส่บฟัน้ยกสู่งด้าน้หน้้า (anterior open 
bite) ทำำาให้ฟัน้หน้้าเกิดการส่บฟัน้แบบเปิด มีปัญหาเรื�อง
การหายใจใน้หลายระดับความรุน้แรง ตั่�งแต่่มีโพิรงจมูกเล็ก 
แคบ จน้ถ้้งตี่บต่นั้ มีส่ารคดัหลั�งใน้โพิรงจมกูขั�น้เหน้ยีว และจาก
การทีำ�มีการส่บฟัน้ชื่นิ้ดทีำ� III แบบเปิด ริมฝีีปากปิดไม่ส่นิ้ทำ ทำำาให้
หายใจยาก60 นิ้�วมือนิ้�วเท้ำาเชืื่�อมติ่ดกัน้ทัำ�งส่องข้าง (complex 
symmetric syndactyly) เป็น้คุณ์ส่มบัติ่เฉัพิาะของผู้ป่วย
เอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม พิบพัิฒน้าการของระบบประส่าทำชื่า้ แต่่ยังคงมี
ความส่ามารถ้ใน้การเรยีน้รู้ได้ถ้้าได้รับการส่นั้บส่นุ้น้อย่างถู้กต้่อง 
เพีิยงพิอ88-90 ดังภาพิทีำ� 19 

ภ�พที� 19 แส่ดงใบหน้้าของผู้ป่วย เอเพิิร์ต่ซิิน้โดรม อายุ 10 ปี57 

พิบกระบอกต่าห่าง (hypertelorism) กรอบของต่าเอียงลงล่าง 
(down-slanting palpebral fissure) ใบหน้้าส่่วน้กลางเจริญ
เติ่บโต่น้้อย (midface hypoplasia)

สำรุป
 ภาวะรอยประส่าน้กะโหลกศีีรษะเชื่ื�อมต่ิดกัน้ก่อน้
กำาหน้ดเป็น้ความผิดปกติ่ของกะโหลกศีีรษะทีำ�พิบน้้อยใน้
ประเทำศีไทำย ทำำาให้ขัดขวางการเจริญเติ่บโต่ของกะโหลกศีีรษะ
และพัิฒน้าการของส่มองและระบบประส่าทำ ซ้ิ�งน้ำาไปสู่่
การเกิดความผิดรูปของศีีรษะและใบหน้้า ความพิิการและ
ความบกพิร่องของระบบประส่าทำ ส่ติ่ปัญญา และความส่ามารถ้ใน้



186  Chonburi Hospital Journal Vol.51 No.2 May-August 2026170   Chonburi Hospital Journal Vol.50 No.2 May-August 2025

การเรียน้รู้ การให้การวินิ้จฉััยตั่�งแต่่เนิ้�น้ ๆ น้ำาไปสู่่การรักษาทีำ�
เหมาะส่ม และทัำน้เวลามีความส่ำาคัญ เพืิ�อลดความพิิการและ
เพิิ�มคุณ์ภาพิชีื่วิต่ของผู้ป่วย
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