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Multiple Acyl-Coenzyme A dehydrogenase deficiency หรือเรียกอีกชืT อว่า Glutaric aciduria 

type II เป็นความผิดปกติทางเมตะบอลิสมทีT พบตั_งแต่กําเนิดของกระบวนการ Fatty acid oxidation และ 
Branch-chain amino acid catabolism เกิดจากการขาด  electron-transfer flavoprotein (ETF) ห รือ 
electron-transfer flavoprotein dehydrogenase (ETFDH) ถ่ายทอดทางพันธุกรรมแบบ Autosomal 
recessive ส่งผลให้ไม่สามารถสร้างสาร Adenosinetriphosphate (ATP) มีอาการสะสมของไขมันใน
อวัยวะต่าง ๆ และกระบวนการสร้างนํ_าตาล Gluconeogenesis บกพร่องไป 
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ลักษณะอาการและอาการแสดง 

1. Neonatal onset with congenital anomalies (Type 1) 
 มักเกิดก่อนกําหนด ตรวจร่างกายพบ hypotonia และ hepatomegaly มีลักษณะผิดปกติ เช่น 
high forehead, hypoplastic midface, wide-open anterior fontanel, defects of the anterior 
abdominal wall, abnormal genitalia renal cysts มีความผิดปกติทางเมตะบอลิสมรุนแรงตั_งแต่แรกเกิด 
เ ช่ น  metabolic acidosis, nonketotic hypoglycemia, hyperammonemia, hypotonia, coma แ ล ะ 
cardiomyopathy และมักเสียชีวิตภายในสัปดาห์แรกหลังคลอด 
 

2. Neonatal onset without congenital anomalies (Type 2) 



 ไม่พบลักษณะผิดปกติ แต่มีการดําเนินโรคเหมือนกันกับ Type 1 
3. Late-onset (Type 3) 

 มีอาการและอาการแสดงทีT หลากหลาย เริT มแสดงอาการทีT อายุเฉลีT ย }~.� ปี การดําเนินโรคแบบ
เรื_อรัง (ร้อยละ ��.� ) ลักษณะทางคลินิกทีT พบบ่อยได้แก่ อาการเหนืT อยง่าย อ่อนแรง ปวดกล้ามเนื_อ 
กล้ามเนื_อฝ่อ คลืT นไส้อาเจียน หัวใจล้มเหลว และในกลุ่มผู้ป่วยทีT เป็นผู้ใหญ่อาจเกิดภาวะ acute metabolic 
decompensation ทีT อันตรายถึงแก่ชีวิตหากไม่ได้รับการวินิจฉัยและรักษาโดยเร็ว ซึT งสัมพันธ์กับ catabolic 
state ต่าง ๆ เช่น การติดเชื_อ ความเจ็บป่วย การลดปริมาณแคลอรีT ทีT ได้ รับ โดยผลการตรวจทาง
ห้องปฏิ บั ติการพบ nonketotic hypoglycemia, acidosis, elevated transaminase, rhabdomyolysis 
และ hyperammonemia 
 
การวินิจฉัย 

Muscle biopsy พบลักษณะจําเพาะของ Lipid storage myopathy 
ตรวจ  Acylcarnitine pattern จาก  dried blood ห รือ  plasma พ บ มี การเพิT ม ขึ_น ของ short-, 

medium- แ ล ะ  long-chain acylcarnitines เ ช่ น  C4, C5, C5-DC, C6, C8, C10, C12, C14:1, C16, 
C18:1 
 ต ร ว จ  Urinary organic acid pattern พ บ มี ก า ร เ พิT ม ขึ_ น ข อ ง  glutaric, ethylmalonic, 
3 - hydroxyisovaleric, � -hydroxyglutaric, � -hydroxyhexanoic, adipic, suberic, sebacic, แ ล ะ 
dodecanedioic acid โดยไม่พบ ketonuria 
 อย่างไรก็ตามการตรวจ Acylcarnitine pattern และ Urinary organic acid pattern ในผู้ป่วยทีT
เป็นผู้ใหญ่อาจจะพบความผิดปกติเพียงเล็กน้อย ความผิดปกติไม่เข้าเกณฑ์การวินิจฉัย หรือสามารถตรวจ
พบเฉพาะตอนช่วงทีT มี acute metabolic decompensation เท่านั_น จึงควรแปลผลด้วยความระมัดระวัง 
 
การรักษา 
 หลีกเลีT ยงการอดอาหารหรือลดปริมาณแคลอรี เนืT องจากจะทําให้กระตุ้น Lipolysis จึงทําให้มี 
Toxic metabolite สะสมมากขึ_น 
 รับประทานอาหารทีT มีคาร์โบไฮเดรตสูง ไขมันตํT า โปรตีนตํT า 
 วิตามิน Riboflavin ขนาดสูง }��-��� mg/day เป็นการรักษาหลัก (ตอบสนองถึงร้อยละ ~�.�)  

Coenzyme Q10  
 Oral carnitine 50 mg/kg/day  
 
การพยากรณ์โรค 
 Late-onset Multiple Acyl-Coenzyme A dehydrogenase deficiency มีพยากรณ์โรคทีT ดี อัตรา
การเสียชีวิตร้อยละ �.� มักเกิดจาก acute metabolic decompensation 
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