
Interhospital conference (abetalipoproteinemia) 
A 3-month-old male infant with chronic vomiting 

10 กรกฎาคม 2558 
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ทารกเพศชาย สญัชาตไิทย อาย ุ3 เดือน 
 

Chief complaint: อาเจียนมา 2 เดือน  
Present illness: อาย ุ1 เดือน เร่ิมอาเจียนเป็นนมเก่า ไมมี่น า้ดีปน ไมมี่อาเจียนพุง่ อาเจียนหลงัดดูนม 
ประมาณ 15-60 นาที อาเจียนทกุวนัและเป็นเกือบทกุมือ้ ไมมี่ท้องอืด ถ่ายอจุจาระทกุวนั 2-3 ครัง้ตอ่วนั 
ลกัษณะเป็นเนือ้สีเหลือง ไมมี่มกูเลือด ไมมี่มนั ไมมี่อาการซมึ เลน่ได้ดี ไมมี่ไข้ ไม่ดหูอบเหน่ือย ไมมี่กลิ่นตวั
ผิดปกต ิปัสสาวะปกติ กินนมมารดาอยา่งเดียว ยงัไมไ่ด้กินอาหารอยา่งอ่ืน 
                            อาย ุ2 เดือน ไปนอน รพ.ทัว่ไป ด้วยเร่ืองอาเจียน โดยในระหวา่งนัน้มีปัญหา aspiration 
pneumonia ได้รับยาปฏิชีวนะ 7 วนั   ได้หาสาเหตเุร่ืองอาเจียนโดยการตรวจ abdominal ultrasonography 
ไมพ่บก้อนผิดปกต ิและ long GI contrast study พบ gastro-esophageal reflux แตไ่มมี่ล าไส้อดุกัน้หรือ 
malrotation   
 

Past medical history: บตุรคนท่ี 2 จาก 2 คน เกิดครบก าหนด น า้หนกัแรกเกิด 3,470 กรัม  
                                       กลบับ้านพร้อมมารดา  
พัฒนาการ : ยงัชนัคอไมไ่ด้ มองตามได้ ยิม้โต้ตอบ 
อาหาร : กินนมมารดาอยา่งเดียว ดดูครัง้ละ 15 นาที ทกุ 1-2 ชัว่โมง 
วัคซีนป้องกันโรค : BCG, HBV1, OPV1, DTP1 
ประวัตคิรอบครัว : ยา่ทวดและยายทวดเป็นพ่ีน้องกนั พ่ีชายอาย ุ4 ปี แข็งแรงปกติ 
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Pedigree 

 
 

Physical examination: 
Vital signs: BT 37 °C, HR 144/min, RR 30/min, BP 84/53 mmHg   
Anthropometric measurements: body weight 3,030 g (<P3), length 55.3 cm (<P3), HC 36 cm (P3)  
General appearance: cachexia, marasmic appearance, irritable, loss of buccal fat pad  
HEENT: no icteric sclera, no dysmorphic features, no abnormal odor; sparse, dry and brittle hair  
Heart and lungs:  unremarkable 
Abdomen: no distension, no palpable mass, liver-just palpable, liver span 7 cm, impalpable spleen  
Extremities: small hemangioma at left arm and hand, no other rashes 

Neurological exam: normal tone, equal movement, deep tendon reflex 2+  
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Problem lists: 
1. Chronic vomiting 
2. Severe protein-energy malnutrition  
3. History of consanguinity 

 

Differential diagnosis: 
1. Cow’s milk protein allergy 
2. Gastroesophageal reflux disease 
3. Inborn error of metabolism 
4. Mechanical obstruction: duodenal stenosis, intestinal malrotation, web, GI duplication 

 

Investigations:  
CBC: WBC 10,310/cu mm (N 42, L 42, E 1%), hemoglobin 13 g/dL, MCV 85 fL,  
          platelets 524,000/ mm3 
Blood chemistries: Na+ 132, K+ 3.4, Cl- 100, CO2 20 mmol/L; calcium 8.8, phosphate 4 mg/dL 
Liver function test:  ALP 118, AST 113,  ALT 98, GGT 13 U/L; total protein/albumin 6.5/3.2 g/dL,  
                                total /direct bilirubin 0.3/0.2 mg/dL, cholesterol < 50 mg/dL  
Glucose: 85 mg/dL       

Ammonia: 50 µg/dL (N 15-51)    

Lactate: 9 mg/dL (N 6.3-22.5)   
 

Imaging studies:            
Abdominal ultrasonography: markedly dilated stomach with retained large amount of gastric 
                                              content, no evidence of hypertrophic pyloric stenosis  
UGI study: no evidence of gut obstruction, normal rotation, mild GER up to mid thoracic esophagus 
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Progression: 
จากผลการการตรวจเพ่ือวินิจฉยัเพิ่มเตมิไมพ่บ mechanical obstruction จงึให้การรักษาแบบ 
- Cow’s milk protein allergy โดยการเปล่ียนนมเป็นกลุ่ม extensively hydrolyzed formula  
- Gastroesophageal reflux disease โดยให้ lansoprazole orally  
ร่วมกบั micronutrient supplementations : Fer-in-sol, MTV drop, ZnSO4   
 
นอนโรงพยาบาลทัง้สิน้ 13 วนั น า้หนกัขึน้จาก 3,030 เป็น 3,640 กรัม (เฉล่ีย 47 กรัมตอ่วนั) อาเจียน

ลดลง นดัติดตามอาการหลงัจากกลบับ้านไป 1 เดือน น า้หนกัลดลงเหลือ 2,950 กรัม โดยในชว่ง 3-4 วนัแรก
หลงักลบับ้าน ไมมี่อาการอาเจียน มารดาจงึเปล่ียนนมเป็น lactose-free cow’s milk formula เอง จากนัน้มี
อาเจียนเป็นนมท่ีกิน ไมมี่น า้ดีปน ไมซ่มึ ถ่ายเป็นเนือ้สีเหลือง 3-4 ครัง้ตอ่วนั ไมมี่ถ่ายอจุจาระเป็นมนั แตล้่าง
ก้นยาก ไมมี่เจ็บป่วยจนต้องเข้าโรงพยาบาล จงึได้รับตวันอนโรงพยาบาลเพ่ือตรวจเพิ่มเตมิ 

 
CBC: WBC 7,920/cu mm (N 46, L 47%), Hb 10.6 g/dL, MCV 82 fL, platelets 424,000/cu mm 
Blood chemistries: Na+  135, K+  4.5, Cl- 108, CO2 21 mmol/L; Ca 8.8, P 4.2 mg/dL 
Liver function test:  ALP 101, AST 281, ALT 259, GGT 13 U/L; total protein/albumin 6.5/3.2 g/dL,  
          total /direct billirubin 0.3/0.2 mg/dL, cholesterol 64 mg/dL  
Stool exam: numerous fat globules  

 

Further investigations: 
Peripheral blood smear: acanthocytosis                         
Triglyceride <15, low-density lipoprotein <15, high-density lipoprotein 62, cholesterol  60 mg/dL  
Fat soluble vitamin levels:  

 Vitamin A       0.6 mg/L      (N 0.15-0.4)     
 Vitamin E        1.4 mg/L      (N 3-9)                                              

  25-hydroxyvitamin D    25 ng/mL     (N >30 ng/mL)  
 
สรุปการวินิจฉัยเบือ้งต้น: Familial hypocholesterolemia 
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ผู้ ป่วยมี  hypocholesterolemia, steatorrhea, significant failure to thrive ซึง่อาจเกิดได้จาก 3 ภาวะ คือ 
  
1. Abetalipoproteinemia (ABL)  

2. Familial hypobetalipoproteinemia แบบ heterozygous  หรือ homozygous HBL 

3. Chylomicron retention disease   

โดยมีแนวทางการวินิจฉยั ดงัแสดงในรูปท่ี 1   

 
   รูปท่ี 1 แนวทางการวินิจฉัยภาวะ hypocholesterolemia ในเดก็ 
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ตารางท่ี 1 ระดบัไขมนัในเลือดของผู้ ป่วยและสมาชิกในครอบครัวของผู้ ป่วย 

 

หลงัการรักษาด้วยการให้พลงังานท่ีเพียงพอ ร่วมกบัจ ากดัปริมาณไขมนัในอาหารให้น้อยกวา่ร้อยละ 
30 ของพลงังานทัง้หมด รวมทัง้การเปล่ียนนมเป็นสตูร medium chain triglyceride-enriched formula และ
การให้เสริม fat-soluble vitamins พบวา่ผู้ ป่วยน า้หนกัเพิ่มขึน้จาก 2,950 กรัมเป็น 3,220 กรัม ใน 3 สปัดาห์ 
และผู้ ป่วยไมมี่อาการอาเจียน กินนมได้ดี ถ่ายอจุจาระวนัละ 1-2 ครัง้ ไมมี่ไขมนัท่ีมองเห็นในอจุจาระ รวมทัง้
ลกัษณะของ marasmus ได้หายไปภายใน 3 เดือน สามารถกินนมและอาหารตามวยัได้ดีท่ีอาย ุ8 เดือน  

 

การแยก 3 ภาวะข้างต้น จ าเป็นต้องตรวจระดบัไขมนัในเลือดของสมาชิกในครอบครัว ดงัแสดงใน ตารางที่ 1 
พบวา่ผู้ ป่วยมีคา่ไขมนัในเลือดท่ีผิดปกต ิแตม่ารดา ปู่ และยา่ของผู้ ป่วยมีไขมนัในเลือดอยูใ่นเกณฑ์ปกต ิ(บิดา
ของผู้ ป่วยท างานอยู่ตา่งประเทศ) จากผลการตรวจเลือดของทัง้ผู้ ป่วยและสมาชิกในครอบครัวดงักลา่ว ท าให้
นกึถึงภาวะ ABL มากท่ีสดุ จงึได้สง่ genetic testing เพิ่มเตมิ ซึง่พบวา่มี homozygous mutation ของ 
microsomal triglyceride transfer protein (MTTP) และพบ heterozygous mutation ในมารดาและยา่ของ
ผู้ ป่วยด้วย ซึง่เข้าได้กบั ABL ท่ีมีการถ่ายทอดทางพนัธุกรรมแบบ autosomal recessive 
 

การตรวจ (mg/dL) ผู้ ป่วย มารดา ยา่ ปู่  คา่อ้างอิง 

Triglyceride <15 85 127 58 30-150 

Cholesterol 60 218 171 191 <200 

Low-density lipoprotein <15 156 113 122 <130 

High-density lipoprotein 62 51 41 54 40-60 

Apolipoprotein A-I 88 123 103 121 125-215 

Apolipoprotein B <23.1 104 84.75 85.5 55-125 
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Abetalipoproteinemia 

 

           เกิดจาก mutation ของ MTTP gene บน chromosome 4 (4q22-24) ถ่ายทอดแบบ  autosomal 
recessive น ามาซึง่ความผิดปกตใินการสร้าง apolipoprotein B ท าให้ไมส่ามารถดดูซมึและขนสง่ไขมนัได้ 
ผู้ ป่วยมกัมีอาการในวยัทารก โดยมีอาการทางคลินิกหลกัคือ มีการถ่ายอจุจาระเป็นมนั เลีย้งไมโ่ต อาจพบ
อาการทางระบบประสาท เช่น เดนิเซ มือสัน่อนัเน่ืองมาจากขาดวิตามินอี ตรวจพบ retinitis pigmentosa 
 

ผลตรวจทางห้องปฏิบัตกิาร 
          อาจพบมีไขมนัในอจุจาระ (fat globules, steatorrhea), acanthocytosis ใน peripheral blood smear 
อาจพบคา่ hepatic transaminase สงู ระดบัวิตามินละลายในไขมนั (เอ ดี อี) ต ่า  ระดบัไขมนัในเลือด 
(triglyceride, cholesterol, low-density lipoprotein, apolipoprotein B) ต ่า  หากสงสยัภาวะในกลุม่ familial 
hypocholesterolemia ท่ีมี hypocholesterolemia, steatorrhea และเลีย้งไมโ่ต ควรพิจารณาตรวจระดบั
ไขมนัในเลือดของสมาชิกในครอบครัวด้วย ซึง่จะสามารถชว่ยแยกโรคในกลุม่นีไ้ด้ดงัแสดงในแผนภมูิรูปท่ี 1 

สว่นการตรวจ MTTP genetic mutation อาจสามารถชว่ยยืนยนัการวินิจฉยัโรค ABL ได้  

 

การรักษา   
          ไมส่ามารถรักษาต้นเหตไุด้ แตส่ามารถให้การดแูลโดยให้พลงังานจากสารอาหารท่ีเพียงพอโดยจ ากดั
พลงังานจากไขมนัให้น้อยกว่าร้อยละ 30 ของพลงังานสารอาหารทัง้หมด รวมทัง้ลด long chain fatty acids 
แตค่วรเสริม essential fatty acids ให้เพียงพอ และเสริมวิตามินละลายในไขมนั โดยพิจารณาให้วิตามินอี 
100-300  วิตามินเอ 100-400 วิตามินดี 800-1200 IU/กก./วนั และวิตามินเค 5-35 มก.ตอ่สปัดาห์ 

 

การพยากรณ์โรค  
          ดี หากมีการปรับเปล่ียนอาหารและได้วิตามินละลายในไขมนัเสริม  ผู้ ป่วยสามารถมีอายไุด้ถึง 60 ปี 
ด้วยการตรวจติดตามอยา่งใกล้ชิดจากสหสาขาวิชาชีพ แตห่ากไมรั่กษา ผู้ ป่วยจะเจริญเตบิโตช้าและอาจมี
ภาวะแทรกซ้อนทางระบบประสาทจากการขาดวิตามินอีท่ีไมส่ามารถแก้ไขได้  
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