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Skeletal disorders 
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 ความผิดปกติของโครงสร้างกระดูกนั้น  จดัเป็นโรคกลุ่มใหญ่ท่ีมีสาเหตุของความผิดปกติมากมายหลาย
ชนิด  ปัจจุบนัสามารถจ าแนกความผิดปกติดงักล่าวไดม้ากกวา่ 100 ประเภท  ท าใหก้ารวนิิจฉัยทางคลินิกท่ีชดัเจน
เป็นไปไดย้ากล าบากข้ึน  อย่างไรก็ตามการสืบคน้ให้ไดม้าซ่ึงการวินิจฉัยท่ีถูกตอ้งนั้นมีความส าคญัอยา่งมากใน
การท่ีจะช่วยคาดการณ์การเจริญเติบโต  ขอ้แทรกซอ้น ความสูงของผูป่้วย  การค านวณความเส่ียงท่ีอาจเกิดข้ึนซ ้ า
ในครอบครัว  การให้ค  าปรึกษาในกรณีตอ้งการมีบุตร  ตลอดจนการช่วยเหลือดูแลตวัผูป่้วยเองไดอ้ยา่งถูกตอ้ง
เหมาะสม 
 เม่ือมีผูป่้วยมาพบแพทยแ์ละสงสัยวา่จะมีโครงสร้างของกระดูกผิดปกติ  การซักประวติั ตรวจร่างกาย
อยา่งละเอียดและภาพถ่ายรังสี  มีความส าคญัอยา่งยิง่ต่อการท่ีจะไดม้าซ่ึงการวนิิจฉยัโรค  แมว้า่การตรวจสอบทาง 
ชีวเคมี (biochemical test) และ อณูพนัธุศาสตร์ (molecular test) จะใชใ้นการยืนยนัการวินิจฉัย  แต่ก็มีขอ้จ ากดัท่ี
ไม่สามารถท าการตรวจไดทุ้กท่ี  ในทางปฎิบติันั้นขอ้มูลจากลกัษณะทางคลินิกและภาพถ่ายรังสี  มกัจะเพียง
พอท่ีจะช่วยช้ีแนะในการให้การวินิจฉัยแยกโรคได ้ ส่วนการตรวจเพ่ิมเติมทางอณูพนัธุศาสตร์ (molecular test) 
นั้นจะช่วยกรณีท่ีไม่แน่ใจหรือใชเ้พื่อเป็นการยนืยนัการวนิิจฉยัเท่านั้น 
 

Clinical manifestration 
History:  

ผูป่้วยท่ีมาพบแพทยด์ว้ยปัญหาโครงสร้างกระดูกผิดปกติมกัมาดว้ย 2 ปัญหา คือ สูงเกินไป หรือ เต้ีย
เกินไป  โดยทัว่ไปแนวทางการดูแลของทั้ง 2 ปัญหาน้ีแยกออกจากกนัค่อนขา้งชดัเจนซ่ึงจะกล่าวในรายละเอียด
ต่อไป  ก่อนอ่ืนเราตอ้งท าความเขา้ใจถึงความปกติเสียก่อนเพ่ือให้สามารถแยกความผิดปกติออกไปได ้  นัน่คือ
ความผิดปกติของส่วนสูง (เต้ียไป หรือ สูงไป) จะหมายถึงมีส่วนสูงแตกต่างไปจาก 2 SD (Standard Deviation) 
ของคนปกติในเพศเดียวกนัและอายเุทียบเท่ากนั  ซ่ึงอาจจะคาดการณ์ความสูงท่ีควรจะเป็นในเด็กจากความสูงของ
พอ่และแม่ไดด้งัน้ี 
 

Boys: father’s height + (mother’s height + 13)] / 2 (+/- 7.5cm) 
                                      Girls: (father’s height – 13) + mother’s height / 2 (+/- 6cm) 
 
 

ส าหรับสาเหตุท่ีท าใหต้วัเต้ียหรือตวัสูงนั้น  สามารถแบ่งออกไดต้ามตารางท่ี 1 และ 2 
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ตารางที ่1 แสดงสาเหตุของตวัเต้ียท่ีพบบ่อย   

I. PROPORTIONATE 
1.  VARIATIONS OF NORMAL 

   - Constitutional delay 
                                - Familial short stature 

2.  CHRONIC DISEASE e.g. Renal tubular acidosis (RTA), thalassemia 
3. MALNUTRITION 
4. INTRA-UTERINE GROWTH RETARDATION 
5. ENDOCRINE DISORDERS: 
 - Growth hormone deficiency 
   1. Congenital malformations of hypothalamus and pituitary gland 
   2. Genetically determined disturbances 
   3. Tumours 
   4. Chronic inflammation 
   5. Idiopathic 
   6. Following radiotherapy and chemotherapy for neoplastic disease 
- Hypothyroidism 

                - Glucocorticoid excess :  endogenous or exogenous 
                - Diabetes mellitus under poor control 
                - Diabetes insipidus – untreated 

- Hypophosphatemic Vit-D- resistant rickets       

II. DISPROPORTIONATE 
1. SKELETAL DYSPLASIA 
 - Osteogenesis imperfecta 
 - Osteochondroplasias 
 - Achondroplasia 
 - Pseudoachondroplasia 
2. LYSOSOMAL STORAGE DISEASES 
  - Mucopolysaccharidoses 
  - Mucolipidoses 
3. SYNDROMES OF SHORT STATURE 
   - Turner Syndrome 
   - Noonan Syndrome 
   - Trisomy 13,18,21 
   - Prader-Willi Syndrome 

         - Autosomal abnormalities        From:   R de Lacy, An approach to short stature, web.uct.ac.za/depts/ich/ 
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ตัวอย่างผู้ป่วย Short stature 
 

                                                                             
Turner syndrome: short stature                         Turner syndrome with Madelung’s deformity:  
                                                                  congenital subluxation or dislocation of the ulna's lower end 
 
 
 

               
 

 Achondroplasia: disproportionate short stature                       Prader- Willi syndrome                                                                 
 
 
 
 
 

Normal         Achondroplasia 

. 

. 

134 cm 

178 cm 

http://en.wikipedia.org/wiki/Congenital
http://en.wikipedia.org/wiki/Subluxation
http://en.wikipedia.org/wiki/Joint_dislocation
http://en.wikipedia.org/wiki/Ulna
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ตารางที ่2  แสดงสาเหตุของตวัสูงท่ีพบบ่อย*  

 
*From:www.blackwellpublishing.com/content/BPL_Images/Content_store/Sample_chapter/9781405122337/Raine_Ch04 
 

ตัวอย่างผู้ป่วย Tall stature      
                                     

       
                                                ลกัษณะภายนอกท่ีพบใน Marfan syndrome 
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ลกัษณะอ่ืนๆ ท่ีตรวจพบไดใ้น Marfan syndrome 
 

                
                                                           
 

                                        
   pectus excavatum                pectus carinatum                                   pes planus 
             

ตารางที ่3  สรุปลกัษณะท่ีตรวจพบใน Marfan syndrome* 

 
*From:www.blackwellpublishing.com/content/BPL_Images/Content_store/Sample_chapter/9781405122337/Raine_Ch04 

 

              
                 Klinefelter’s syndrome 

        Thumb sign                                          wrist sign                                joint hypermobility 

 / Arm span:Height > 1.06 
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ตารางที ่4  สรุปส่ิงท่ีควรประเมินผูป่้วยท่ีสงสยัมีภาวะ skeletal disorders* 
 

 
*From:www.blackwellpublishing.com/content/BPL_Images/Content_store/Sample_chapter/9781405122337/Raine_Ch04 

 
 

ขอ้มูลจากประวติัผูป่้วยมีความส าคญัมาก  แพทยค์วรซกัประวติัตั้งแต่ความยาวของทารกแรกคลอด ทั้งน้ีเน่ืองจาก
โรคของความผิดปกติของโครงสร้างของกระดูกทางพนัธุกรรมบางโรค เช่น achondroplasia ผูป่้วยจะตวัสั้นตั้งแต่
แรกคลอด  ในขณะท่ี pseudoachondroplasia จะมีความยาวของทารกแรกคลอดปกติแต่จะมีความผิดปกติของ
ความสูง (linear growth) ซ่ึงจะตรวจพบในภายหลงั  นอกจากน้ีในโรคของความผิดปกติโครงสร้างกระดูกบาง
โรคสามารถตรวจพบไดต้ั้งแต่อยูใ่นครรภม์ารดา  ดงันั้นควรถามถึงประวติัการท า ultrasound ระหวา่งการตั้งครรภ์
ดว้ย   โดยพิจารณาจากขนาดของทารกเม่ือเปรียบเทียบกบัอายคุรรภม์ารดา 
 ประวติัของสมาชิกในครอบครัวท่ีมีความผิดปกติคลา้ย ๆ กนัก็มีความส าคญัในการให้การวินิจฉัยแยก
โรคและช่วยบอกถึงลกัษณะของการถ่ายทอดทางพนัธุกรรม (mode of inheritance)  นอกจากน้ีควรสอบถามถึง
ส่วนสูงของบุคคลอ่ืน ๆ ในครอบครัวดว้ยเพ่ือช่วยในการวนิิจฉยัภาวะของ familial short stature 
 Key words ในการซกัประวติัผูป่้วยกลุ่มน้ีจะมุ่งเนน้ไปในส่วนกระดูกท่ีมีความผิดปกติ เช่น อาการปวด

ขอ้ หลงัคด ขอ้หลุดบ่อย ๆ (multiple congenital joint dislocation in atelosteogenesis Type III1) เอ็นกลา้มเน้ือยืด
ออกง่าย   นอกจากน้ี systemic review ควรครอบคลุมบางภาวะท่ีอาจพบร่วมกบั skeletal disorders เช่น abnormal 

hair and susceptibility to infection ใน cartilage-hair hypoplasia (McKusick metaphyseal dysplasia2,3)  ขอ้พึง
ระวงัในการซักประวติัผูป่้วยกลุ่มน้ีคือ  พ่อแม่หรือบุคคลในครอบครัวคนอ่ืน ๆ มกัมองขา้มความผิดปกติอ่ืนท่ี
นอกจากปัญหาดา้นกระดูกท่ีมาพบแพทย ์ ท าให้แพทยอ์าจตอ้งถามค าถามท่ีเฉพาะเจาะจงลงไปเลยเช่นตวัอยา่ง
ขา้งตน้ 
 

Physical Examination:  
ในการตรวจร่างกาย  growth parameters เป็นขอ้มูลส าคญัในการให้การวินิจฉัย  ทั้ งน้ีเน่ืองจากไม่

เพียงแต่ขอ้มูลดา้นความสูงเท่านั้น  แต่ยงัรวมถึงน ้ าหนกัและเสน้รอบวงของศีรษะผูป่้วยดว้ย  ความสมัพนัธ์ของทั้ง 
3 parameters น้ีอาจบ่งบอกถึงโรคบางโรคไดเ้ลย เช่น ใน achondroplasia เส้นรอบวงรอบศีรษะจะใหญ่กวา่ปกติ
ในขณะท่ีความสูงจะนอ้ยกวา่ปกติอยา่งมาก  นอกจากน้ีควรท าการวดั upper : lower segment  เปรียบเทียบกบั arm 
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span : height  เพ่ือประเมินวา่ส่วนไหนผิดปกติ (spine or limbs)  หากความผิดปกติเกิดข้ึนท่ีส่วนของกระดูกแขน
ขา (limb shortening)  ก็จะจดัอยูใ่นกลุ่มของ rhizomelic, mesomelic or acromelic  ข้ึนกบัวา่ segment ไหนท่ี
ผิดปกติ (ส่วนตน้ กลาง ปลาย ตามล าดบั) 

Skeletal disorders มีลกัษณะเช่นเดียวกับโรคของความผิดปกติทางพนัธุกรรมอ่ืน ๆ ท่ีมกัพบความ
ผิดปกติของระบบอ่ืนดว้ย เช่น ตรวจพบ congenital heart disease, polydactyly and dystrophic nails (Fig.1) ใน 

chondroectodermal dysplasia (Ellis-vanCreveld syndrome4)   ตรวจพบลกัษณะตวัสูงร่วมกบั สายตาสั้น, heart 
murmur, joint laxity, pes planus ใน Marfan syndrome (ตารางท่ี 3)  

 

                                 
 

 
 

Imaging Studies: 
การส่ง skeletal survey  มีความจ าเป็นในบางราย  ทั้งน้ีเพราะ normal findings ใน specific region มีส่วน

ส าคญัในการช่วยวินิจฉัยแยกโรค  โดยความผิดปกติของกระดูกนั้นสามารถแบ่งออกตามส่วนท่ีผิดปกติเป็น 
spondylo-, epiphyseal, metaphyseal and diaphyseal dysplasia เพ่ือใหง่้ายต่อการ approach และช่วยในการจดักลุ่ม

ของสาเหตุของความผิดปกติ 5 เช่น pseudoachondroplasia เป็นตัวอย่างของความผิดปกติในกลุ่มของ 
spondyloepimetaphyseal dysplasia  ในเด็กท่ีป่วยเป็นโรคน้ีจะมีลกัษณะของภาพถ่ายรังสีของกระดูกสันหลงัท่ี
จ าเพาะลกัษณะคลา้ยปากนกท่ีส่วนหน้าของ body of vertebra (anterior beaking) (Fig. 2), small irregular 
epiphyses and metaphyseal flaring (Fig. 3, 4)  ซ่ึงลกัษณะของภาพถ่ายทาง  x-ray ท่ีจ าเพาะดงักล่าวเพียงพอต่อ
การใหก้ารวนิิจฉยั  แต่การวนิิจฉยัโรคน้ีในผูใ้หญ่จะยุง่ยากข้ึนเน่ืองจาก epiphysis ปิดแลว้และ anterior beaking of 
vertebrae ถูกแทนท่ีดว้ย nonspecific platyspondyly  จึงตอ้งอาศยัขอ้มูลอ่ืน ๆ ร่วมในการวนิิจฉยัดว้ย 

โรคในกลุ่มของ skeletal dysplasia ท่ีพบบ่อยท่ีสุด คือ achondroplasia ซ่ึงการวินิจฉัยส่วนใหญ่ไดจ้าก
ทาง clinical ไดแ้ก่ ลกัษณะของ short limbs, increased head circumference และ midface  hypoplasia ร่วมกบั

ลกัษณะเฉพาะทางภาพถ่าย x-ray เช่น narrowing of the interpendicular distance from L1-L56 (Fig. 5) 

 

Sheila Unger, Clinical Orthopedics and related research, (401), 32–38 
 

 



 8 

                            
 
 

 

Investigation & Molecular diagnosis: 
 เน่ืองจากขอ้จ ากดัในการตรวจทาง molecular lab ท่ีไม่สามารถตรวจไดทุ้กท่ี  โดยทัว่ไปการวินิจฉัยโรค
ในกลุ่มของ skeletal disorders น้ีจึงมกัเป็น clinical diagnosis  การตรวจหายนีท่ีผิดปกติมกัจะใชก้รณีท่ีไม่แน่ใจใน
การวินิจฉัยแยกโรคและตอ้งการ molecular diagnosis เป็นการยืนยนัการวินิจฉัย  อยา่งไรก็ตามยีนท่ีผิดปกติใน
โรคกลุ่มน้ีมกัมีความหลากหลายและยงัมีอีกหลายโรคท่ีขอ้มูลปัจจุบนัยงัไม่ทราบในรายละเอียดของยีน  การส่ง
ตรวจทางหอ้งปฎิบติัการสามารถกล่าวโดยสรุปตามตารางท่ี 5 

 
ตารางที ่5   สรุปการส่งตรวจทางหอ้งปฏิบติัการพ้ืนฐานในผูป่้วยท่ีสงสยัมีภาวะ skeletal disorders* 

 

 
*From:www.blackwellpublishing.com/content/BPL_Images/Content_store/Sample_chapter/9781405122337/Raine_Ch04 

   ** Karyotype-การตรวจดูจ านวนและขนาดของโครโมโซม (คนปกติเป็น 22+xx or 22+xy) 
 

 กล่าวโดยสรุป  ในฐานะแพทยท์ัว่ไปหากพบผูป่้วยท่ีสงสัยวา่มีภาวะของ skeletal disorders อนัดบัแรก
ควรเร่ิมตน้ดว้ยการซกัประวติัโดยละเอียดตั้งแต่อยูใ่นครรภม์ารดา  ร่วมกบัการตรวจร่างกายและส่งตรวจภาพถ่าย
ทางรังสี  จะพอให้การวินิจฉัยแยกโรคไดส่้วนหน่ึง  แต่เม่ือใดก็ตามพบความผิดปกติท่ีเก่ียวขอ้งกบัหลายระบบ  

Sheila Unger, Clinical Orthopedics and related research, (401), 32–38 
 

 

** 

* 
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หรือมีรูปร่างหนา้ตาท่ีผิดรูปไป (dysmorphic features)  ดงัสรุปไวใ้นตารางท่ี 6   ควรส่งตวัผูป่้วยไปปรึกษาแพทย์
เฉพาะทางเพื่อใหไ้ดรั้บการวนิิจฉยัและการรักษาท่ีเหมาะสม  เน่ืองจากในกลุ่มของโรคน้ีบางโรคหากไม่ไดรั้บการ
ดูแลท่ีถูกตอ้งอาจมีผลต่อสุขภาพผูป่้วยในระยะยาว เช่น ในกรณีของ  Marfan syndrome  ควรไดรั้บการตรวจทาง 
cardiovascular อยา่งต่อเน่ืองเพราะอาจเป็นสาเหตุให้เกิดการเสียชีวิตอยา่งเฉียบพลนัได ้หากมีปัญหาของ aortic 
root dilatation with or without dissection 
 
 
ตารางที ่6  สรุปลกัษณะผูป่้วยท่ีควรส่งปรึกษาแพทยเ์ฉพาะทาง* 

1. Dysmorphic syndromes associated with short or tall stature 
2. Short or tall stature associated with abnormal GH secretion 
3. Difficult cases of short or tall stature associated with endocrine disorders or precocious puberty 

*From:www.blackwellpublishing.com/content/BPL_Images/Content_store/Sample_chapter/9781405122337/Raine_Ch04 

 
Case study 
Case 1  ผูป่้วยหญิงไทยอาย ุ17 ปี  มารดาพาปรึกษาเร่ืองตวัเต้ีย  แพทยผ์ูดู้แลซกัประวติัเพ่ิมเติมไดว้า่เป็นบุตรคน
แรกของครอบครัว  ระหวา่งมารดาตั้งครรภไ์ม่มีอาการผิดปกติ  คลอดกบัหมอต าแยแถวบา้น น ้ าหนกัแรกคลอด  
2800  กรัม  ล าตวัยาว 48 ซม. พฒันาการค่อนขา้งชา้กวา่เด็กทัว่ไป  เร่ิมชนัคอเม่ืออาย ุ4 เดือน  เดินไดเ้ม่ืออาย ุ2 ปี  
เร่ิมพดูเม่ืออาย ุ3 1/2 ปี  การเรียนค่อนขา้งชา้  เรียนซ ้ าชั้นเกือบทุกปี  จนจบชั้น ป.6 มารดาใหอ้อกมาช่วยขายของท่ี
บา้น  menarche 14 ปี (regular cycle)  ตรวจร่างกาย พบ height 150 cm., triangular –shaped face, webbed neck, 
shield chest, wide carrying angle, shortening of 4th MCP joint both hands, shortening of 4 th MTP joint both feet  
(ดงัภาพ) จาก clinical finding สามารถให ้provisional diagnosis เป็น Noonan’s syndrome  อยา่งไรก็ตามในผูป่้วย
รายน้ีไดส่้งตรวจ echocardiogram และ ultrasound KUB ร่วมด้วย  เพ่ือหา associated anomalies อ่ืน เช่น 
pulmonary stenosis, kidney anomalies 
 
ภาพแสดงผู้ป่วย case study 1 
 

       
ผู้ป่วยและมารดา                                           triangular-shaped face                             webbed neck 
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low hair line                                           shortening of 4th MCP joints                shortening of 4th MTP joint 
 

                      
film both hands: shortening of 4th MCP bone      film both feet: shortening of 4th MTP bone 
 
 
Case 2  ผูป่้วยชายไทยอาย ุ25 ปี  นักศึกษามหาวิทยาลยั  มาพบแพทยท่ี์ห้องฉุกเฉินดว้ยอาการเจ็บหนา้อกและ
เหน่ือยข้ึนมาอยา่งฉับพลนั  ตรวจร่างกายแรกรับ RR 30/min, trachea-shift to the left, decreased breath sound 
Rt.lung  ไดรั้บการวินิจฉัยเบ้ืองตน้วา่มี Rt. Lung pneumothorax  แพทยท่ี์ ER ไดท้ าการใส่chest drain และ admit  
บน ward แพทยต์รวจรางกายเพ่ิมเติมพบวา่ผูป่้วยมีลกัษณะตวัสูง Ht 185 cm, dolichocephaly, high arch palate, 
upper:lower segment=0.85 (normal>0.86), arm span:height=1.07 (normal<1.05), wrist&thumb sign +ve, joint 
hypermobility +ve, pectus planus, striae atrophicae, pes planus R/O Marfan syndrome 
 
ภาพแสดงผู้ป่วย case study 2 
 

  
 
                   Chest x-ray: Rt. Pneumothorax                ภาพผู้ป่วย (สังเกตความสูงของผู้ป่วยเทยีบกบัมารดา) 
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         high arch palate              increased joint hypermobility                striae atrophicae 
 
ใน case น้ี แมว้า่ตรวจร่างกายทางระบบ cardiovascular จะไม่พบความผิดปกติ  แต่เน่ืองจากใน Marfan syndrome 
เกิดจากความผิดปกติของ FBN1 gene ส่งผลต่อความแขง็แรงของเน้ือเยือ่เก่ียวพนัทัว่ร่างกายโดยเฉพาะ aortic root  
หากเกิด dilatation หรือ dissection ท าให้เกิดอนัตรายถึงชีวิตน้ีได้  ผูป่้วยรายน้ีจึงได้รับค าแนะน าให้ตรวจ 
echocardiogram เพื่อวดัขนาดของ aortic root ร่วมกบัหาความผิดปกติทาง CVS อ่ืน ๆ เช่น mitral valve prolapse 
ซ่ึงมกัพบร่วมกนัไดบ่้อย  นอกจากน้ียงัส่งตรวจ CT chest เน่ืองจากอาจพบ lung blebs ซ่ึงเป็นสาเหตุของการเกิด 
spontaneous  pneumothorax ได ้
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