
สมิิธ-คิิงส์มิอร์์ซิินโดร์มิ

คิ่�มิือสำหร์ับคิร์อบคิร์ัวและผู่้�ให�บริ์การ์ทางการ์แพทย์์

สมิิธ-คิิงส์มิอร์์ซิินโดร์มิคิืออะไร์

สมิธิ-คิงิส์มิอร์์ซิินโดร์มิ (SKS) เป็็นกล่�มิอาการ์ผิู้ดป็กติิทางพนัธก่ร์ร์มิด�านพฒันาการ์ของร์ะบบป็ร์ะสาทท่�หาย์าก โร์คิน่�ได�ร์บัการ์บ�งช่ี้�ในปี็ 2013 ซิ่�งมิส่าเหต่ิมิาจากการ์เป็ล่�ย์นแป็ลงติ�าง ๆ
(ติัวแป็ร์ท่�ก�อให�เกิดโร์คิ) ในย์่น MTOR ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS อาจมิ่การ์เป็ล่�ย์นแป็ลงทางพันธ่กร์ร์มิท่�ไมิ�เหมิือนกัน ดังนั�นจ่งอาจมิ่อาการ์ท่�แติกติ�างกันไป็ด�วย์ ลักษณะท่�พบบ�อย์ท่�ส่ดของ

กล่�มิอาการ์ SKS ได�แก�

•  มิ่คิวามิบกพร์�องทางสติิป็ัญญา 
•  มิ่คิวามิบกพร์�องด�านพัฒนาการ์ 
•  มิ่ขนาดสมิองท่�ใหญ� 
•  มิ่อาการ์ชี้ัก

•  มิ่ป็ัญหานอนไมิ�หลับ

ยีีน MTOR คิืออะไร์

คิำสั�งในร์�างกาย์ของเร์าเป็็นไป็ติามิการ์จัดโคิร์งสร์�างติ�าง ๆ ของด่เอ็นเอ ย์่นเป็็นส�วนหน่�งของด่เอ็นเอท่�ส�งคิำสั�งติ�าง ๆ เพื�อให�ร์�างกาย์ทำหน�าท่�หร์ือทำงานบางอย์�างท่�เฉพาะเจาะจง

ย์่น MTOR ส�งคิำสั�งติ�าง ๆ ให�แก�ร์�างกาย์ผู้�านเส�นทาง MTOR  เซิลล์ติ�าง ๆ ใชี้�เส�นทางน่�เพื�อส�งการ์สื�อสาร์ให�แก�ร์�างกาย์ของเร์า (เชี้�น คิวร์เติิบโติเมิื�อไร์ และเติิบโติเร์็วแคิ�ไหน)  
ย์่น MTOR อย์่�บนโคิร์โมิโซิมิคิ่�ท่� 1 ในติำแหน�งท่� 1p36

การ์เป็ล่�ย์นแป็ลง (หร์ือท่�เร์่ย์กว�าติัวแป็ร์หร์ือการ์กลาย์พันธ่)์ ในย์่น MTOR อาจส�งผู้ลให�เกิดการ์กร์ะติ่�นท่�มิากเกินไป็ (ทำหน�าท่�เพิ�มิข่�น) เมิื�อเส�นทางผู้�านถู่กกร์ะติ่�นมิากเกินไป็ เซิลล์

ป็ร์ะสาทท่�ถู่กกร์ะทบกร์ะเทือน (นิวร์อน) ก็จะเติิบโติมิ่ขนาดใหญ�ผู้ิดป็กติิและผู้ิดร์่ป็ผู้ิดร์�าง ทำให�สมิองไมิ�สมิส�วน เกิดคิวามิล�าชี้�าในการ์ร์ับร์่� และโร์คิลมิชี้ัก

การ์เป็ล่�ย์นแป็ลงทางพันธ่กร์ร์มิภาย์ใน MTOR  ได�ร์ับการ์บันท่กไว�เป็็นคิร์ั�งแร์กว�าเกิดจากคิวามิผู้ิดป็กติิของพัฒนาการ์ทางร์ะบบป็ร์ะสาทเมิื�อป็ี 2013 ย์ังติ�องมิ่การ์วิจัย์ติ�าง ๆ อย์�างติ�อ

เนื�อง เพื�อกำหนดลักษณะท่�เก่�ย์วข�องกับติัวแป็ร์ย์่น MTOR ท่�เฉพาะเจาะจง ป็ัจจ่บัน การ์เป็ล่�ย์นแป็ลงทางพันธ่กร์ร์มิใน MTOR สามิาร์ถูแย์กออกได�เป็็นสามิป็ร์ะเภทในทางการ์แพทย์์

•  กล่�มิแร์ก ได�แก�ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ขนาดของสมิองใหญ�ผู้ิดป็กติ ิ(ภาวะสมิองโติ) มิ่คิวามิบกพร์�องทางสติิป็ัญญา ออทิสติิก และภาวะกล�ามิเนื�อติ่งติัวน�อย์ (ซิ่�งมิักถู่กจัดอย์่�ในกล่�มิอาการ์ SKS)

•  กล่�มิท่�สอง ได�แก�ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ขนาดของสมิองใหญ�เป็็นพื�นท่�กว�าง มิ่คิวามิผู้ิดป็กติิของพื�นผู้ิวสมิอง (สภาวะท่�สมิองมิ่ร์อย์พับและร์�องติื�นมิากผู้ิดป็กติิ) และคิวามิผู้ิดป็กติิของเมิ็ดส่ผู้ิว

•  กล่�มิท่�สามิ ได�แก�ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่การ์เป็ล่�ย์นแป็ลงในสมิองเฉพาะท่� (คิวามิผู้ิดป็กติิในการ์เร์่ย์งติัวของชี้ั�นเซิลล์สมิองติั�งแติ�กำเนิด หร์ือมิ่สมิองบางส�วนท่�ใหญ�ผู้ิดป็กติิ) ทำให�เกิดโร์คิลมิชี้ักติั�งแติ�

ชี้�วงแร์กเกิด

ติัวแป็ร์ของ MTOR 
บันท่กท่�เป็็นติัวอักษร์ส่ดำ คิือการ์เป็ล่�ย์นแป็ลงท่�แติกติ�างกันทั�งหมิดท่�พบในป็ี 2022

เส้้นทางผ่่านของ MTOR
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ภาวะนี�เกิิดขึ้้�นได้อยี่างไร์

ท่กคินมิ่สำเนาของย์่นสองชี้่ด ซิ่�งแติ�ละชี้่ดจะได�ร์ับมิาจากพ�อและแมิ� ภาวะ SKS มิักเป็็น

โร์คิท่�เกิดจากย์่นเด�น ซิ่�งหมิาย์คิวามิว�าสำเนาชี้่ดเด่ย์วของย์่น MTOR ท่�เป็ล่�ย์นแป็ลงไป็ใน

แติ�ละเซิลล์เพ่ย์งพอท่�จะทำให�เกิดคิวามิผู้ิดป็กติิข่�น

การ์เป็ล่�ย์นแป็ลงในย์่น MTOR มิักเป็็นเหติ่การ์ณ์ส่�มิ (นาน ๆ คิร์ั�ง หร์ือเกิดข่�นใหมิ�) ท่�

เกิดข่�นในไข�หร์ืออส่จิก�อนการ์ป็ฏิิสนธิ และไมิ�ได�ร์ับถู�าย์ทอดทางพันธ่กร์ร์มิจากพ�อหร์ือแมิ� 
การ์เป็ล่�ย์นแป็ลงป็ร์ะเภทน่�จะเกิดข่�นในเซิลล์ทั�งหมิดของผู้่�ป็่วย์ และเร์่ย์กว�าติัวแป็ร์ทางเซิลล์

สืบพันธ่์

นอกจากน่�ย์ังมิ่ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS บางคินซิ่�งมิ่การ์เป็ล่�ย์นแป็ลงของย์่น MTOR ใน

บางเซิลล ์ ไมิ�ใชี้�ในเซิลล์ทั�งหมิด และน่�เร์่ย์กว�าภาวะโมิเซิอิกเฉพาะเนื�อเย์ื�อบางส�วน การ์

เป็ล่�ย์นแป็ลงป็ร์ะเภทน่�ย์ังเป็็นสิ�งท่�เกิดข่�นใหมิ� (ไมิ�ได�ร์ับการ์ถู�าย์ทอดทางพันธ่กร์ร์มิ) และ

เกิดข่�น ณ ชี้�วงเวลาขณะท่�ทาร์กมิ่พัฒนาการ์ในร์ะหว�างติั�งคิร์ร์ภ์ การ์กลาย์พันธ่์ของย์่น 
MTOR ในผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS เหล�าน่� สามิาร์ถูติร์วจพบได�ในติัวอย์�างของเนื�อเย์ื�อท่�ได�

ร์ับผู้ลกร์ะทบเท�านั�น และอาจติร์วจไมิ�พบในติัวอย์�างเลือดหร์ือน�ำลาย์

แทบจะไมิ�มิ่ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS ท่�ได�ร์ับการ์ถู�าย์ทอดย์่นท่�ถู่กป็ร์ับเป็ล่�ย์นจากพ�อหร์ือแมิ�ซิ่�งมิ่

การ์กลาย์พันธ่์ของย์่น MTOR เฉพาะในอส่จิหร์ือเซิลล์ไข� (เนื�อเย์ื�อท่�ผู้ิดป็กติิแติ�กำเนิด) ซิ่�ง

เร์่ย์กว�าภาวะโมิเซิอิกของเซิลล์สืบพันธ่์ และแมิ�ว�าจะหาย์ากแติ�ก็พบได�บ�อย์ในผู้่�มิ่ภาวะ SKS  
มิากกว�าโร์คิอื�น ๆ

อะไร์คิือคิวามิเสี�ยีงที่ี�จะที่ำให้้เกิิดภาวะนี�ในกิาร์ตั้้�งคิร์ร์ภ์ 

คิร์้�งตั้่อ ๆ ไป

คิวามิเส่�ย์งของการ์เป็ล่�ย์นแป็ลงทางพันธ่กร์ร์มิท่�เกิดข่�นกับคินในคิร์อบคิร์ัวมิากกว�าหน่�ง

คินข่�นไป็ เร์่ย์กว�าคิวามิเส่�ย์งในการ์เกิดซิ�ำ

ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS มิ่โอกาสมิากถู่ง 50% ท่�จะส�งติ�อโร์คิน่�ไป็ย์ังบ่ติร์ อย์�างไร์ก็ติามิ

เป็็นเร์ื�องย์ากท่�จะคิำนวณคิวามิเส่�ย์งท่�แน�นอน เพร์าะข่�นอย์่�กับว�าผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS  
มิ่ป็ัญหาการ์เป็ล่�ย์นแป็ลงในท่กเซิลล์ของร์�างกาย์ หร์ือเฉพาะในบางเซิลล์เท�านั�น

จะที่ำอยี่างไร์เพื่ื�อวินิจฉั้ยีว่าบุุคิคิลใดมิีภาวะ SKS 

หากเด็กมิ่ลักษณะทั�วไป็ของภาวะ SKS คิวร์แนะนำให�ทำการ์ติร์วจทางพันธ่กร์ร์มิ การ์

วินิจฉัย์ภาวะ SKS จะได�ร์ับการ์ย์ืนย์ันในร์ะดับโมิเลก่ล (การ์ติร์วจทางพันธ่กร์ร์มิท่�มิอง

หาการ์เป็ล่�ย์นแป็ลงในย์่น MTOR) โดย์จะใชี้�การ์ติร์วจทางพันธ่กร์ร์มิจากติัวอย์�างของ

เลือดหร์ือน�ำลาย์

หากสงสัย์ว�ามิ่ภาวะโมิเซิอิก (ไมิ�ได�มิ่การ์เป็ล่�ย์นแป็ลงทางพันธ่กร์ร์มิในท่กเซิลล์) อาจใชี้�

ติัวอย์�างท่�แติกติ�างกันเพื�อติร์วจทดสอบทางพันธ่กร์ร์มิได�

แนะนำให�ป็ร์่กษากับผู้่�เชี้่�ย์วชี้าญด�านพันธ่กร์ร์มิ เพื�อด่ว�าการ์ติร์วจทดสอบป็ร์ะเภทใด

เหมิาะสมิสำหร์ับล่กของคิ่ณ
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ล้กิษณะห้ร์ืออากิาร์ขึ้องโร์คิ
ลักษณะทั�วไป็ของกล่�มิอาการ์ SKS จะแติกติ�างกัน สำร์วจท่�น่� เพื�อด่ร์าย์การ์ท่�คิร์บถู�วน

อากิาร์ที่างพื่ฤตั้ิกิร์ร์มิ

•  ออทิสติิก/ลักษณะอาการ์ทางออทิสติิก/คิวามิบกพร์�องของการ์ป็ร์ะมิวลผู้ลทาง

ป็ร์ะสาทสัมิผู้ัส 

•  ADHD (ภาวะสมิาธิสั�น)

•  คิวามิผู้ิดป็กติิทางการ์พ่ด/ไมิ�ใชี้�การ์พ่ด — การ์พ่ดชี้�าหร์ือไมิ�พ่ด การ์พ่ดไมิ�ชี้ัด

•  พฤติิกร์ร์มิทำร์�าย์ตินเอง

อากิาร์ที่างร์ะบุบุปร์ะสาที่

•  คิวามิล�าชี้�าด�านพัฒนาการ์โดย์ร์วมิ/คิวามิบกพร์�องทางป็ัญญา

•  ภาวะศี่ร์ษะขนาดใหญ�/ภาวะสมิองใหญ�ผู้ิดป็กติิ/น�ำคิั�งในโพร์งสมิอง/สภาวะท่�สมิอง

มิ่ร์อย์พับและร์�องติื�นมิากผู้ิดป็กติิ/คิวามิผู้ิดป็กติิของสมิองจากการ์ติร์วจ MRI/ศี่ร์ษะ

โติอย์�างร์วดเร์็วในชี้�วง 6 เดือนแร์ก 

•  กล�ามิเนื�อหย์�อน (ภาวะกล�ามิเนื�อติ่งติัวน�อย์)

•  อาการ์ชี้ัก (ร์วมิถู่งโร์คิลมิชี้ักเฉพาะท่�ในชี้�วงกลางคิืน) 

•  ป็ัญหาการ์นอนหลับ (นอนไมิ�หลับ ติื�นติอนกลางคิืน หย์่ดหาย์ใจขณะหลับ)

•  คิวามิบกพร์�องทางการ์ได�ย์ิน 

•  คิวามิบกพร์�องทางสาย์ติาท่�เกิดจากเย์ื�อห่�มิสมิอง

อากิาร์ที่างร์่างกิายี

•  ผู้มิหย์ิก/เป็็นคิลื�น 

•  ลักษณะใบหน�าผู้ิดป็กติิ

°   กร์ะด่กงอกท่�หน�าผู้าก ป็ากห่บไมิ�สนิท พื�นท่�ร์ะหว�างจมิ่กและป็ากห�าง

และย์ื�นออกมิา  ชี้�วงจมิ่กสั�นและดั�งจมิ่กแบน ภาวะมิ่มิป็ากกว�าง ภาวะ

กร์ะบอกติาห�าง

•  ภาวะติัวโติแติ�แร์กเกิด (ขนาดใหญ�เกินวัย์) 

•  เมิ็ดส่ผู้ิว/ร์ิ�วร์อย์บลาสชี้์โก/โร์คิกร์ะขาวแติ�กำเนิด/โร์คิด�างขาวแติ�กำเนิด/โร์คิ

ป็านน�ำติาล

•  มิ่เหงื�อออกน�อย์ลง/แพ�อากาศีร์�อน 

•  เติิบโติอย์�างร์วดเร์็วในชี้�วง 18 เดือนถู่ง 2 ป็ีแร์ก 

•  กร์ะด่กพัฒนาชี้�า (ผู้ลการ์สแกนกร์ะด่กของเด็กอาย์่ 2 ป็ีเหมิือนกับกร์ะด่กของ

ทาร์กแร์กเกิด) /หร์ือกร์ะด่กพัฒนาเร์็วกว�าป็กติิเล็กน�อย์ 

•  ขาดทักษะการ์เคิลื�อนไหว

กิาร์ยี่อยีอาห้าร์/ร์ะบุบุที่างเดินอาห้าร์

•  ป็ัญหาการ์ย์�อย์อาหาร์ (ป็วดท�อง ท�องผู้่ก)

•  ภาวะกินไมิ�ร์่�จักอิ�มิ อย์ากอาหาร์มิากกว�าป็กติิ

มิีวิธีร์้กิษาภาวะ SKS ห้ร์ือสามิาร์ถร์้กิษาให้้ห้ายีขึ้าดได้ห้ร์ือไมิ่

ป็ัจจ่บันย์ังไมิ�สามิาร์ถูร์ักษาภาวะสมิิธ-คิิงส์มิอร์์ให�หาย์ขาดได� และไมิ�มิ่การ์ร์ักษาท่�ได�ร์ับการ์อน่มิัติิจากสำนักงานคิณะกร์ร์มิการ์อาหาร์และย์าของสหร์ัฐอเมิร์ิกา (FDA) การ์ร์ักษาจะ

เป็็นไป็ติามิอาการ์เฉพาะของเด็ก

กิาร์บุำบุ้ดเชิิงวิจ้ยี
แพทย์์จะสั�งย์าไซิโร์ลิมิัส (ย์าร์าพามิัย์ซิิน) ให�แก�ผู้่�ป็่วย์บางร์าย์ท่�มิ่ภาวะ SKS เพื�อร์ักษาอาการ์ชี้ักท่�คิวบคิ่มิได�ย์าก (อาการ์ชี้ักท่�ไมิ�สามิาร์ถูคิวบคิ่มิได�อย์�างเติ็มิท่�ด�วย์ย์าอื�น ๆ) ขณะน่�ย์ัง

ไมิ�มิ่ข�อมิ่ลท่�เผู้ย์แพร์�ว�าย์าน่�ได�ผู้ลได�ด่เพ่ย์งใด (ป็ร์ะสิทธิศีักย์์) และย์าเหล�าน่�ย์ังไมิ�ได�ร์ับการ์อน่มิัติิจาก FDA เพื�อร์ักษาภาวะ SKS มิ่การ์วิจัย์ท่�ร์อดำเนินการ์เพื�อด่ถู่งผู้ลกร์ะทบ 

ร์ะย์ะย์าวของย์าร์าพามิัย์ซิินติ�ออาการ์สมิองเสื�อมิในผู้่�ท่�มิ่ภาวะ SKS และติ�องมิ่การ์ทดลองทางคิลินิกติ�าง ๆ เพื�ออธิบาย์ถู่งป็ร์ะสิทธิผู้ลท่�เป็็นไป็ได�ของย์าร์าพามิัย์ซิิน

https://smithkingsmore.org/common-features/
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ขึ้้อกิ้งวลที่างกิาร์แพื่ที่ยี์

การ์เติิบโติ

ผู้่�ป็่วย์ภาวะ SKS มิักจะมิ่ขนาดติัวใหญ� (ภาวะติัวโติ) เมิื�อแร์กเกิด บางคินได�ร์ับการ์วินิจฉัย์

ว�ามิ่ภาวะศี่ร์ษะขนาดใหญ� (หัวโติ) ภาวะสมิองใหญ�ผู้ิดป็กติิ (สมิองโติ) และ/หร์ือน�ำคิั�งใน

โพร์งสมิอง

คิวามิติ่งของกล�ามิเนื�อ

ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS มิักมิ่ภาวะกล�ามิเนื�อติ่งติัวน�อย์ (กล�ามิเนื�อหย์�อน)  ซิ่�งอาจมิ่ผู้ลให�มิ่

พัฒนาการ์ท่�สำคิัญล�าชี้�า เชี้�น การ์พลิกติัว การ์นั�ง การ์คิลาน การ์เดิน

อาการ์ชี้ัก

ป็ร์ะมิาณ 30-40% ของผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS มิ่อาการ์ชี้ัก หลาย์คินติ�องใชี้�ย์าติ�าน 

โร์คิลมิชี้ัก (AED) เพื�อคิวบคิ่มิอาการ์

การ์นอนหลับ

หลาย์คิร์อบคิร์ัวร์าย์งานว�าล่กท่�มิ่ภาวะ SKS มิ่ป็ัญหาเร์ื�องการ์นอนหลับ การ์ศี่กษาเก่�ย์วกับ

การ์นอนหลับสามิาร์ถูชี้�วย์ร์ะบ่ป็ัญหาติ�าง ๆ และผู้่�เชี้่�ย์วชี้าญด�านการ์นอนหลับหร์ือก่มิาร์แพทย์์

อาจให�คิำแนะนำทางการ์แพทย์์ได�

การ์ได�ย์ินและการ์มิองเห็น

มิ่ร์าย์งานเก่�ย์วกับผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่คิวามิบกพร์�องทางสาย์ติาท่�เกิดจากเย์ื�อห่�มิสมิอง  โดย์

ป็ัญหาในการ์มิองภาพเกิดจากวิธ่ท่�สมิองป็ร์ะมิวลผู้ลสิ�งท่�ดวงติาเห็น ซิ่�งอาจเป็็น

คิวามิผู้ิดป็กติิในสมิองมิากกว�าคิวามิผู้ิดป็กติิในดวงติา นอกจากน่�ย์ังมิ่ร์าย์งานเก่�ย์ว

กับผู้่�ป็่วย์ท่�ส่ญเส่ย์การ์ได�ย์ิน เนื�องจากเกิดคิวามิเส่ย์หาย์ของห่ชี้ั�นใน หร์ือเส�นทาง

เส�นป็ร์ะสาทจากห่ชี้ั�นในไป็ย์ังสมิอง ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS บางร์าย์อาจได�ย์ิน 

ชี้ัดข่�นโดย์ใชี้�ป็ร์ะสาทห่เท่ย์มิ

อาการ์ทางร์ะบบทางเดินอาหาร์

ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS หลาย์ร์าย์มิ่ป็ัญหาเก่�ย์วกับร์ะบบทางเดินอาหาร์ ร์วมิถู่ง

อาการ์ท�องผู้่ก การ์เคิลื�อนไหวของทางเดินอาหาร์ผู้ิดป็กติิ และกร์ดไหลย์�อนใน

กร์ะเพาะอาหาร์ ป็ร์ะมิาณ 30% ของผู้่�ป็่วย์มิ่ภาวะกินไมิ�ร์่�จักอิ�มิ (อย์ากกิน

อาหาร์มิากกว�าป็กติิ)

คิวามิกิ้งวลด้านพื่้ฒนากิาร์และพื่ฤตั้ิกิร์ร์มิ

กล�ามิเนื�อมิัดใหญ�:

ผู้่�ป็่วย์ส�วนใหญ�ท่�มิ่ภาวะ SKS มิ่ทักษะการ์เคิลื�อนไหวของกล�ามิเนื�อมิัดใหญ�ล�าชี้�าซิ่�ง

เก่�ย์วข�องกับภาวะกล�ามิเนื�อหย์�อน แติ�การ์ทำกาย์ภาพบำบัดติั�งแติ�ชี้�วงแร์ก ๆ อาจชี้�วย์ได� 
แมิ�ว�าผู้่�ป็่วย์ส�วนใหญ�ท่�มิ่ภาวะ SKS สามิาร์ถูเดินได�เอง แติ�ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่อาย์่ติ�ำกว�า 8 ป็ี 

บางร์าย์พย์าย์ามิท่�จะมิ่�งส่�เป็้าหมิาย์น่� และติ�องใชี้�อ่ป็กร์ณ์ชี้�วย์ในการ์เคิลื�อนไหว

กล�ามิเนื�อมิัดเล็ก:

ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS มิักจะมิ่ทักษะการ์เคิลื�อนไหวของกล�ามิเนื�อมิัดเล็กท่�ล�าชี้�า ร์วมิถู่งการ์

หย์ิบด�วย์นิ�วหัวแมิ�มิือ นิ�วชี้่� และนิ�วกลาง การ์ป็้อนอาหาร์ติัวเอง และการ์เข่ย์น คิวามิล�าชี้�า

ในการ์พัฒนาการ์ของกล�ามิเนื�อเหล�าน่�เก่�ย์วข�องกับอาการ์กล�ามิเนื�อหย์�อน

การ์เร์่ย์นร์่�:

คิวามิลำบากในการ์เร์่ย์นร์่�จะแติกติ�างกันไป็ติั�งแติ�เล็กน�อย์จนถู่งมิาก เด็ก ๆ ท่�ป็่วย์คิวร์ได�ร์ับ

คิวามิชี้�วย์เหลือแติ�เนิ�น ๆ เด็กท่�ป็่วย์บางคินอาจเข�าศี่กษาในโร์งเร์่ย์นทั�วไป็ ในขณะท่�บางคิน

อาจติ�องได�ร์ับการ์เร์่ย์นการ์สอนติามิคิวามิติ�องการ์เฉพาะด�าน การ์ให�คิวามิชี้�วย์เหลือจะมิาก

น�อย์แติกติ�างกันไป็ ติามิร์ะดับการ์เร์่ย์นร์่�และ/หร์ือคิวามิบกพร์�องทางป็ัญญาของเด็ก ผู้่�ป็่วย์

มิักติ�องการ์คิวามิชี้�วย์เหลือและการ์ด่แลอย์�างติ�อเนื�องจนถู่งวัย์ผู้่�ใหญ�

พฤติิกร์ร์มิ:

ผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS หลาย์ร์าย์ได�ร์ับการ์วินิจฉัย์ว�ามิ่คิวามิบกพร์�องทางสติิป็ัญญาและ/
หร์ือออทิสติิก หร์ือมิ่อาการ์คิล�าย์ออทิสติิก มิ่ร์าย์งานว�าผู้่�ป็่วย์บางร์าย์มิ่คิวามิวิติกกังวล 
สมิาธิสั�น และโร์คิย์�ำคิิดย์�ำทำ แมิ�ว�าผู้่�ป็่วย์หลาย์ร์าย์จะเป็็นมิิติร์และมิ่คิวามิส่ข แติ�ก็มิักมิ่

พฤติิกร์ร์มิทำร์�าย์ตินเอง

การ์พ่ด:

ผู้่�ป็่วย์เกือบท่กร์าย์ท่�มิ่ภาวะ SKS มิ่คิวามิล�าชี้�าทางการ์สื�อสาร์ ทั�งในด�านการ์แสดงออกทางภาษาและการ์ร์ับร์่�เข�าใจภาษา  
ผู้่�ป็่วย์บางร์าย์เร์ิ�มิพ่ดได�ชี้�าและอาจมิ่คิำศีัพท์ท่�จำกัด ในขณะท่�ผู้่�ป็่วย์บางร์าย์ย์ังคิงไมิ�สามิาร์ถูใชี้�คิำพ่ดได� ผู้่�ป็่วย์บางร์าย์อาจได�

ร์ับป็ร์ะโย์ชี้น์จากร์่ป็แบบการ์สื�อสาร์ทางเลือก ร์วมิถู่งภาษามิือ อ่ป็กร์ณ์เทคิโนโลย์่เพื�อชี้�วย์อำนวย์คิวามิสะดวก ฯลฯ
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กิาร์จ้ดกิาร์

ก่มิาร์เวชี้ศีาสติร์์:
•  พบแพทย์์ท่กป็ีเพื�อติิดติามิการ์เติิบโติและพัฒนาการ์ 
•  ติ�องใชี้�การ์ร์ักษาทางการ์แพทย์์เพื�อจัดการ์กับอาการ์ท�องผู้่ก

•  ติิดติามิคิวามิเจ็บป็่วย์เนื�องจากการ์ทำงานของเซิลล์ภ่มิิคิ่�มิกันผู้ิดป็กติิ

ก่มิาร์เวชี้ศีาสติร์์ด�านพัฒนาการ์ของเด็ก:

•  ป็ร์ะเมิินพัฒนาการ์และพฤติิกร์ร์มิเพื�อด่ป็ัญหาติ�าง ๆ และให�คิำแนะนำในการ์ร์ักษา 
•  ป็ร์ะเมิินการ์บำบัดท่�เหมิาะสมิ ร์วมิถู่งกาย์ภาพบำบัด กิจกร์ร์มิบำบัด การ์บำบัดด�าน

การ์พ่ด/การ์กินอาหาร์ ด�านพฤติิกร์ร์มิ และด�านสาย์ติา

•  แนะนำแผู้นการ์ศี่กษาเฉพาะบ่คิคิล (IEP) 

การ์ให�คิำป็ร์่กษาทางพันธ่ศีาสติร์์และพันธ่กร์ร์มิ:

•  ทบทวนการ์ติร์วจทางพันธ่กร์ร์มิและผู้ลท่�ได�ร์ับ 
•  ให�ข�อมิ่ลเก่�ย์วกับคิวามิเส่�ย์งในการ์เกิดซิ�ำ 
•  ให�คิวามิร์�วมิมิือในการ์ด่แลร์ักษา

ป็ร์ะสาทวิทย์า:

•  แนะนำให�ทำ EEG (การ์วัดกิจกร์ร์มิไฟฟ้าของสมิอง) หากสงสัย์ว�ามิ่อาการ์ชี้ัก 
•  คิวร์พิจาร์ณาทำ MRI เพื�อบ�งชี้่�ถู่งคิวามิผู้ิดป็กติิใด ๆ ในสมิอง

จักษ่แพทย์์/ป็ร์ะสาทจักษ่วิทย์า:
•  ติร์วจคิัดกร์องคิวามิบกพร์�องทางสาย์ติาท่�เกิดจากเย์ื�อห่�มิสมิอง (CVI)

โสติวิทย์า:

•  ร์ับการ์ติร์วจเก่�ย์วกับการ์ได�ย์ินอย์�างสมิ�ำเสมิอ (เมิื�อแร์กเกิดและท่กป็)ี
อาย์่ร์กร์ร์มิติ�อมิไร์�ท�อ:

•  พิจาร์ณาส�งติัวไป็พบแพทย์์เฉพาะทาง หากมิ่ภาวะน�ำติาลในเลือดติ�ำ หร์ือหากสงสัย์ว�า

จะมิ่ภาวะเป็็นหน่�มิสาวก�อนวัย์ (โติเร์็วกว�าป็กติ)ิ

ศีัลย์กร์ร์มิกร์ะด่ก/การ์ฟ้�นฟ่ร์�างกาย์:

•  ป็ร์ะเมิินคิวามิติ�องการ์อ่ป็กร์ณ์ชี้�วย์เหลือ เนื�องจากภาวะกล�ามิเนื�อติ่งติัวน�อย์ คิวามิ

บกพร์�องในการ์เคิลื�อนไหวของกล�ามิเนื�อ และ/หร์ือคิวามิผู้ิดป็กติิของกร์ะด่ก

ป็ร์ะสาทวิทย์า:

•  สำหร์ับเด็กวัย์เร์่ย์น การ์ป็ร์ะเมิินน่�สามิาร์ถูชี้�วย์บ�งชี้่�ถู่งคิวามิชี้�วย์เหลือทางการ์ศี่กษา

และการ์เร์่ย์นท่�เหมิาะสมิกับผู้่�ป็่วย์ได�

นอกจากน่�ย์ังแนะนำให�ด่แลด�านทันติกร์ร์มิและ/หร์ือจัดฟันอย์่�เสมิอ เชี้�นเด่ย์วกับการ์บำบัด

ทางการ์พ่ดและภาษา กาย์ภาพบำบัด กิจกร์ร์มิบำบัด และการ์บำบัดทางพฤติิกร์ร์มิ/การ์ให�

คิำป็ร์่กษาด�านจิติวิทย์า

กิาร์วิจ้ยี
สามิาร์ถูลงทะเบ่ย์นผู้่�ป็่วย์ท่�มิ่ภาวะ SKS ทั�วโลก บนร์ะบบ CoRDS ได�ฟร์ ่และชี้�วย์สมิทบ

เงินสำหร์ับการ์วิจัย์ SKS ในอนาคิติ

ข�อมิ่ลล�าส่ดเก่�ย์วกับโอกาสด�านการ์วิจัย์เพิ�มิเติิมิมิ่อย์่�ในเว็บไซิติ์ของเร์า

ตั้ิดตั้่อเร์าเพื่ื�อขึ้อร์้บุคิวามิชิ่วยีเห้ลือ
มิ่ลนิธิโร์คิสมิิธ-คิิงส์มิอร์์ซิินโดร์มิ เป็็นองคิ์กร์ท่�ไมิ�แสวงหาผู้ลกำไร์ 501 (c) (3) ท่�มิ่�งมิั�นสนับสน่นชี้่มิชี้นผู้่�มิ่ภาวะ SKS ทั�วโลก ภาร์กิจของเร์าคิือ ป็ร์ับป็ร์่งคิ่ณภาพชี้่วิติของผู้่�ท่�ได�ร์ับ

ผู้ลกร์ะทบจากภาวะ SKS โดย์ชี้�วย์เหลือในด�านการ์วิจัย์ท่�ทันสมิัย์ และการ์ทำงานร์�วมิกันร์ะหว�างผู้่�เชี้่�ย์วชี้าญทางการ์แพทย์์

เชี้ื�อมิติ�อกับเร์าทางสื�อสังคิมิ:

https://smithkingsmore.org/patient- registry/

https://www.facebook.com/groups/3080229768726097
https://www.instagram.com/smithkingsmorefoundation/?r=nametag
https://twitter.com/smithkingsmore
https://www.linkedin.com/company/smith-kingsmore-syndrome-foundation/
https://smithkingsmore.org/patient-registry/

