
Interesting case (Wilson disease with acute rhabdomyolysis) 

A 13-year-old girl with jaundice 

                                                      24          2559 

รศ.     ศร        รร   

ภ  วิช กมุ ร   ศ   ร   

       ศ   ร     วิ              

  

เดก็หญิง อาย ุ13 ปี   ภมูิล าเนา จ.สกลนคร 

Chief complaint: 

  ตวัเหลือง มา 2 เดือน  

Present illness: 

2 เดือนก่อนมาโรงพยาบาล  มีตาและตวัเหลืองขึน้ ถ่ายอจุจาระสีเหลืองปกตไิมซี่ด ปัสสาวะสี

เหลืองไมเ่ข้มขึน้ ไมป่วดท้อง ไปรพ.ใกล้บ้าน แพทย์ตรวจเลือด และอลัตราซาวด์ช่องท้องพบ ตบัอกัเสบ 

ไมไ่ด้ให้ยา  ไมไ่ด้นดัติดตามการรักษา อาการไมดี่ขึน้ จงึไปคลินิก แพทย์บอกวา่เป็นตบัอกัเสบ ให้ยาบ ารุง 

และยาลดตบัอกัเสบ  ได้ตรวจเลือดตดิตามการรักษาท่ีคลินิก แตแ่พทย์ไมไ่ด้แจ้งผล ยงัเหลืองเทา่เดมิ  

           10 วนัก่อนมาโรงพยาบาล ปวดขามากทัง้สองข้าง ปวดมากท่ีน่อง เดินลงน า้หนกัไมไ่ด้ ขาบวมและ

ตงึขึน้ทัง้สองข้าง มีออ่นแรง แตไ่มแ่ดงไมร้่อน ไมช่า จงึไป รพ. สกลนคร 

เข้ารับการรักษาท่ี รพ.สกลนคร 30 ธค. 2558 – 7 มค. 2559  

 

Past history:  - บตุรคนท่ี 2 แรกเกิดครบก าหนด น า้หนกัแรกเกิด 3,000  ร   

                                ภ     ร              

             - ปฏิเสธ โรคอ่ืน  ไมมี่ประวตัแิพ้ยา แพ้อาหาร หรือ กินยาต้ม ยาหม้อ ยาสมนุไพร  

             - ได้รับวคัซีนครบ   เรียน ม.1 การเรียนใช้ได้ เกรด 3.69         
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Investigations ท่ี รพ.สกลนคร  

                      - CBC: Hct 44.5%, WBC 11,500/cu mm (N 75, L 17%), platelets 114,000/cu mm  

                  - CK 13,719 U/L, BUN 11, Cr 1.1 mg/dL; Na 128, K 3.8, Cl 87, HCO3 23 mEq/L 

                      - LFT: TP 5.8, alb 1.5, glo 4.3 g/dL; TB 2.5, DB 1.8, cholesterol 63 mg/dL; ALT 83,  

                           AST 323, ALP 86 U/L 

                      - HBsAg –ve , anti-HBs +ve , anti-HBc -ve, ant- HCV -ve, leptospirosis titer – ve 

                      - UA: sp gr 1.011, pH 7, RBC 10-20, WBC 3-5/HPF  

                      - Ultrasound abdomen: mild parenchymatous change of liver, liver cirrhosis is 

                                                             suspected, prominent spleen, moderate ascites 

Diagnosis: Rhabdomyolysis with acute kidney injury และสง่ตวัมารักษาตอ่ท่ี รพ.ศรีนครินทร์       

 

Family history:  

- ไมมี่โรคตบั โรคพนัธุกรรม โรคทางภมูิคุ้มกนัในครอบครัว  

- มารดาอาย ุ41 ปี  บดิาอาย ุ39 ปี อาชีพ ท านา  

- ไมมี่ประวตัแิตง่งานกนัในครอบครัว 

 

Physical examination:  

Vital signs: BT 36.8๐C, HR 70/min, RR 20/min, BP 116/84 mmHg 

BW 62 kg (P97), height 162 cm (P97)  

GA:  A girl of her age, no sign of distress 

HEENT:  pink conjunctiva, anicteric sclera, no injected pharynx and tonsils, presence of KF ring 

              impalpable cervical & supraclavicular LN, no thyroid gland enlargement  

Heart:  normal S1&S2, no murmurs   

Lungs: normal breath sound, no adventitious sound 

Abdomen: soft, no tenderness, impalpable liver and spleen, liver span 8 cm,  

      normoactive bowel sound 
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Extremities:  pitting edema 2+ both, no sign of inflammation, capillary refill < 2 sec,  

                    no deformity, no rash 

         leg circumference:  upper Rt  48.5, Lt 48 cm 

       lower Rt   37, Lt 38 cm 

Neuro exam:  alert, E4V5M6, pupils 3 mm RTLBE, motor gr.V all, DTR 2+ all, no clonus,  

                       Babinski-plantar flexion both, cerebella sign: normal,  no flapping tremor 

 

Investigations:   

 CBC CBC  Chem Chem other   UA  
Date 7/1/59 12/1/ 

59 
 Date 7/1/59 11/1/59 Date 7/1/59 12/1/59 Date 7/1/59 

Hb 9.5 9.9  BUN 6.3 7.1 PT 30.3 24 Sp.gr 1.008 
Hct 30.8 32.4  Cr 0.9 0.9 PTT 61.7 - pH 7.5 
WBC 7780 6860  Na 141 132 INR 2.85 2.25 Prot - 
Plt 113K 112K  K  4.8 5.2 ESR 11 - Glu - 
PMN 41.3 47.6 HCO3 15.4 19.5 Chol 68 76 Ket  - 
L 48.1 41.1  Cl 111 105 TP 5.8 6.5 Blood  1+ 
M 8.6 7.9  Ca 7.9 - Alb 1.7 2.1 Nit  - 
E 1.7 3.1  P 3.6 - Glo 4.1 4.4 WBC 0-1 
Ba 0.3 0.3  Mg 2.4 - TB 2.4 2.6 RBC 5-10 
Retic.  4.83% -  Alb 1.7 - DB 1.0 1.8 epi - 
MCV 92.8 92.6  uric 1.1 - ALT 65 69  
 AST 148 99 

ALP 112 156 
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วนัท่ี (รพ.สกลนคร)         31/12/2559      7/1/2559       11/1/2559        12/1/2559  

CK (U/L)                          13,719               276                     296  

urine creatinine                                    35.5        

urine protein                                                 5  

Direct Coombs test                      weakly positive (PBS: mild hemolysis) 

 

วนัท่ี 12/1/2559 

 24 h urine for copper:   1679.15 mcg      

Serum ceruloplasmin:    0.03 g/L (3 mg/dL)  

Anti HAV:  negative    

Anti-mitochondrial:  negative,   anti-smooth muscle Ab:  negative 

Serum osm : 296 mosm/L,  urine Na  59,  urine K  14.4, urine Cl  63 mEq/L 

Stool exam : mucous, no gross blood, no RBC, no WBC 

Stool concentration for parasite : no parasite  

C3  26.6 (N 60-140), C4  4.8  (N17-40) mg/dL 

Free T3   1.73 pg/mL (N 2.3-6.9), free T4  1.16 ng/dL  (N 0.78-2.11), TSH  4.5  mIU/L (N 0.2-4.2) 

ANF & ANA by IFA : positive ; fine speckle type, cytoplasmic pattern 1:160 

Anti-DSDNA : negative  3.4 IU/ml  (N 0-100) 

AFP   38.69  IU/mL  (N 0-10) 
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สรุป:    

            ผู้ ป่วยรายนี ้ให้การวินิจฉยัเป็นโรควิลสนั เน่ืองจากมีอาการผิดปกตทิางตบั ร่วมกบัการตรวจพบ  

KF ring และผลการตรวจ serum ceruloplasmin < 20 mg/dL และ urine copper > 40 mcg / day โดย

อาการผิดปกตทิางตบัพบ ลกัษณะคล้ายกบั  autoimmune hepatitis ร่วมกบัมี PT & INR ผิดปกติ 

          สว่นอาการน าคือ อาการปวดขาบริเวณนอ่ง 2 ข้าง จนเดนิไมไ่ด้ มีขาออ่นแรง และตรวจ พบ CK 

สงูขึน้ ถึง  13,719  U/L ร่วมกบัเกิด acute kidney injury (serum creatinine 1.1 mg/dL) โดยไมพ่บ

สาเหตท่ีุท าให้เกิด  acute rhabdomyolysis อ่ืนๆ  ซึง่ภาวะ acute copper sulphate poisoning นอกจาก

ท าให้มีเม็ดเลือดแดงแตก  เกิดอาการทางระบบทางเดนิอาหาร และไตแล้ว ยงัท าให้เกิด ภาวะ  acute 

rhabdomyolysis ได้ด้วย   

          ในผู้ ป่วยโรควิลสนั มีรายงานการเกิด พยาธิสภาพของ acute rhabdomyolysis ในกล้ามเนือ้ 

ร่วมกบัระดบัทองแดงท่ีสงูมากในเลือด ท าให้เกิดอาการ ปวดกล้ามเนือ้ฉบัพลนัและอ่อนแรง ตรวจพบ CK 

สงู และ myoglobinuria ได้ (1, 2)  

          อาการทางระบบกระดกูและกล้ามเนือ้ในโรควิลสนัมีกลา่วถึงเฉพาะความผิดปกต ิเชน่  

osteoporosis,  osteopenia ซึง่สว่นหนึง่เป็นผลจากการเกิดภาวะ ricket เน่ืองจากความผิดปกตทิางไต   

สว่นความผิดปกติของกล้ามเนือ้ท่ีพบได้ท่ี myocardial ท าให้เกิด cardiomyopathy  ได้   
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Wilson disease (โรควิลสนั) 

 

      เป็นโรคทางพนัธุกรรมท่ีมีความผิดปกตขิองเมแทบอลิสมของทองแดง ท าให้เกิดการสะสมทองแดงใน 

อวยัวะตา่ง ๆ  โดยเฉพาะท่ีตบั สมอง ไต ตา เม็ดเลือดแดง  พบความผิดปกตบินโครโมโซมท่ี13 ในต าแหนง่ 

ยีน ATP7B   มีการถ่ายทอดแบบ autosomal recessive พบไมบ่อ่ย ความชกุประมาณ 1 : 30,000 -

200,000 พบไมแ่ตกตา่งกนัในเพศหญิงและชาย  

 

การวินิจฉยัโรควิลสนั จากประวตั ิอาการแสดง ท่ีต้องคิดถึงโรคนีไ้ว้เสมอในเดก็ท่ีมีอายมุากกวา่ 2-5 ปีขึน้

ไป เม่ือเกิดอาการผิดปกตท่ีิตบัเชน่ ตบัอกัเสบฉับพลนัหรือแบบเรือ้รัง ตบัวาย น า้ดีคัง่  บวม ตวัเหลือง ตบั

แข็ง autoimmune hepatitis  

เกณฑ์การวินิจฉัย 

1. ระดบั ceruloplasmin ในซีร่ัมน้อยกวา่ 20 มก/ดล 

2. ระดบัทองแดงในปัสสาวะมากกวา่ 100 ไมโครกรัมตอ่วนั คนปกติจะน้อยกวา่ 50 ไมโครกรัมตอ่วนั  

3. พบ KF ring ในกระจกตา  

4. ระดบัทองแดงในเนือ้ตบัมากกวา่ 250 ไมโครกรัมตอ่ 1 กรัมของน า้หนกัเนือ้ตบั 

5. ระดบั alkaline phosphatase ( ALP)  ต ่า โดยเฉพาะในผู้ ป่วยตบัวาย  

 

          ผู้ ป่วยโรควิลสนัท่ี รพ ศรีนครินทร์ 20 คน (พ.ศ. 2535 – 2552 ) อาย ุเฉล่ีย 12.5 ปี มาด้วย 

fulminant hepatic failure (FHF) 45%,  neurological abnormal movement 10%,   KF ring+ 70 %, 

ALP คา่ median 99 (6 - 525) IU/L  สว่นในกลุม่ FHF 81 (12 – 202) IU/ L,  low serum ceruloplasmin 

89%, increased urinary copper 92%   

           ผลการรักษาผู้ ป่วยท่ีมาด้วย FHF พบวา่ ผู้ ป่วย 7 ใน 9 ราย เสียชีวิตโดยไมไ่ด้รับการปลกูถ่ายตบั   

1 รายรักษาหายดี  KF ring หายไปหลงัการรักษา 4 ปี  ติดตามการรักษาจนขณะนีอ้าย ุ22 ปี  และ อีก 1 

ราย รักษาหายดีกลบับ้านได้ สง่ตวัไปรับยาทีรพใกล้บ้าน เสียชีวิต 3 ปีหลงัจากนัน้   ผู้ ป่วย 1 ราย แรกรับมี

อาการทางตบั และบวม ตอ่มามีอาการทางระบบประสาท หลงัติดตามผล 15 ปี  (3) 
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           ผู้ ป่วยโรควิลสนัท่ี รพ.จฬุาลงกรณ์  21 คน (พ.ศ. 2543 – 2555 ) อาย ุเฉล่ีย 13.5 ปี  มาด้วย      

FHF 5%, neurological abnormalities 33 %, KF ring+ 66% , low serum ceruloplasmin 89% , 

increased urinary copper 95% (4) 

 

สรุป    ผู้ ป่วยท่ีมีอาการผิดปกตขิองระบบกล้ามเนือ้ โดยเฉพาะ acute rhabdomyolysis ในการวินิจฉยั

แยกโรคท่ีเป็นสาเหตขุอง rhabdomyolysis อาจจะต้องคิดถึงโรควิลสนัไว้ด้วย ถ้าพบความผิดปกตร่ิวมท่ี

ตบั      
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