
Interesting case (Duchenne muscular dystrophy) 

A 4-year-old boy with abnormal liver function 
 

    รศ.นพ. ประพนัธ์ อา่นเปร่ือง 

ภาควิชากมุารเวชศาสตร์ ศริิราชพยาบาล 

เดก็ชายไทย  อาย ุ4 ปี 4 เดือน (แฝดพ่ี) 
อาการส าคัญ   ตรวจเลือดพบผลการท างานของตบัผิดปกติ   
ประวัตปัิจจุบัน  4 เดือนก่อนมาโรงพยาบาล ผู้ ป่วยมีอาการไข้ ไอ ได้รับการรักษาตวัใน รพ เอกชน 5 วนั 
วินิจฉยัวา่เป็นโรคปอดอกัเสบ  ผลการตรวจทางห้องปฏิบตักิาร CBC:  Hct 37 %,  WBC 4,930/cu mm 
(N 22, L 48, M 11%), platelets 310,000/cu mm, Influenza – negative, CXR – perihilar infiltration 
ได้รับ IV ceftriaxone  ขณะอยูโ่รงพยาบาลตรวจพบวา่มีตบัโต ได้ตรวจเลือดเพิ่มเตมิพบ  AST 379 U/L , 
ALT 750 U/L, abdominal ultrasound พบ mild hepatomegaly 
  เม่ือปอดอกัเสบดีขึน้ได้ให้กลบับ้านและมาติดตามเร่ืองตบัโตหลายครัง้ท่ี OPD รพ เอกชน  ตรวจ
ร่างกายเม่ือมา follow up พบ no jaundice,  liver 3 cm and spleen 2 cm below costal margins   
ผลตรวจเลือดท่ีเวลา         1 สปัดาห์ 1 เดือน         2 เดือน 
              AST                      349                206           448 
              ALT                   772                336           791 
1 เดือนก่อนมาโรงพยาบาล  ผู้ ป่วยได้รับการตรวจทางห้องปฏิบตักิารเพิ่มเตมิดงันี ้  
             Blood glucose 90,  cholesterol  156,  TB 0.3 and DB 0.0 mg/dL 
             AST 394,  ALT 683,   ALP 109 and GGT 10 U/L 
             Serum total protein  7.3 and albumin 4.4 g/dL  
  Anti-HBs : positive , HBs Ag  and anti-HCV : negative   
             ANA 1:40,  serum ceruloplasmin 20 mg/dL 
 ผู้ ป่วยมีแฝดน้องซึง่มีอาการ อาการแสดงและผลการตรวจเลือดเหมือนผู้ ป่วย 
 
ประวัตส่ิวนตัว  แฝดพ่ี  เกิดโดย C/S,   BW 2,400 g,  no complication พฒันาการปกติ 
ประวัตอิดีต     ไมเ่คยเจ็บป่วยร้ายแรง 
ประวัตยิา       ไมเ่คยแพ้ยาและไมเ่คยกินยาอะไรเป็นประจ า 
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Physical examination   
An active boy, looked well, no pallor, no jaundice, BW 16 kg, height 103.5 cm 
HEENT :  normal 
Heart and lungs : unremarkable 
Abdomen :  liver 3 cm BRCM, soft to rubbery consistency; spleen 2 cm BLCM 
Neurological exam : unremarkable 
 

Problem lists 
1. History of pneumonia 
2. Hepatosplenomegaly 
3. Abnormal liver function test (elevated AST & ALT)) 
4. Having the same problems in twin 

 

Differential diagnosis 

1. Viral hepatitis :  HAV, HBV, HCV, HEV, EBV, CMV 
2.  Autoimmune hepatitis 
3.  Genetic liver diseases 
4.  Fatty liver 
5.  Acute obstruction of common bile duct 
6.  Ischemia  
7.  Toxic substance 
8.  Drug-induced hepatitis  

 

Genetic liver disease   

 Wilson disease 

 Glycogen storage disease 

 Hereditary fructose intolerance 

  Alpha-1 antitrypsin deficiency 
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Genetic liver disease (cont.) 

  Disorder of fatty acid oxidation 

  Cholesteryl ester storage disease 

  Lysosomal acid lipase deficiency 

  Urea cycle defect disease 

  Cystic fibrosis 

  Hemochromatosis 
 

Lysosomal storage disease 

 
 

Fatty liver  
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Genetic  and metabolic                          Drugs / chemical  causes  

 

 

 

Investigations 

• LFT : TB 0.5 and DB 0.3 mg/dL, AST 202, ALTT 525, ALP 106 and GGT 7 U/L 

• Hepatitis markers : anti-H AV IgM and IgG - negative, anti-HEV - negative 
          CMV IgM & EBV IgM - negative 

• Autoimmune hepatitis :  ANA, anti-smooth muscle and anti-LKM - negative 

• Serum ceruloplasmin 18 mg/dL , urine copper 7 mcg/day (N <40) 
• Blood glucose 101, serum uric acid 4 mg/dL 

• Lipid profile : cholesterol 183, triglyceride 108, HDL 39, LDL 122 mg/dL 
• Serum ferritin 57 ng/mL 
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Genetics consultation:  Tandem Mass spectometry 

 

 

 

 

Liver biopsy:  

จากข้อมลูการท า liver biopsy โรคตา่งๆ ในเดก็ของ Dezsofi A1 และคณะ ได้สรุปไว้ดงัแสดงในตารางท่ี 1  
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ตารางท่ี 1 แสดง expected value ของการท า liver biopsy ในโรคตา่งๆ  
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Progression 

ผู้ ป่วยและฝาแฝดมีการเดนิผิดปกติ เดนิไมค่ล่อง ตรวจร่างกาย พบกล้ามเนือ้ท่ีบริเวณนอ่งทัง้ 2 ข้าง

ใหญ่ขึน้ ดงัรูปท่ี 1  คา่ CPK 14267 mcg/L  ขนาดของตบั ม้าม และคา่ SGOT และ SGPT ดงัแสดงใน

ตารางท่ี 2   

Time 
after dx. 

0 wk. 3 wk. 5 wk. 10 wk. 18 wk. 30 wk. 42 wk. 56 wk. 68 wk. 

Liver 3 3 2 2 1 1 1 1 1 

Spleen 2 2 2 2 1 0 0 0 0 

SGOT - 202 - 167 - 160 172 196 221 

SGPT - 525 - 361 - 388 392 435 463 

ตารางท่ี 2 แสดงขนาดตบั  ม้าม คา่ SGOT และ SGPT ของผู้ ป่วย 

 

 

 

รูปท่ี 1 แสดงกล้ามเนือ้บริเวณนอ่งของผู้ ป่วย 

สรุปการวินิจฉัย: Duchenne muscular dystrophy 
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การศกึษาในเดก็ 420 คนท่ีมีปัญหา hypertransaminasemia ของ Iorio R และคณะ2 พบดงัแสดง 
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จากผู้ ท่ีเป็น genetic disorders 51 คน    รายละเอียดดงัแสดงในตารางด้านลา่ง 

 
 

 

 

 
 
 
ค าแนะน าในการ approach ส่งการตรวจเพิ่มเตมิ  เพื่อวินิจฉัยหาสาเหตุของความผิดปกตขิอง

ตับมีดังนี ้3 
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