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บทนำ  

Sitosterolemia หรือเรียกว่า phytosterolemia เป็นโรคที่ร่างกายมีการดูดซึม cholesterol หรือ สาร

จากพืชคล้าย cholesterol (รวมเรียก plant sterol) เช่น sitosterol จากลำไส้เล็กมากกว่าปกติ และขับออกจาก

น้ำดีน้อยกว่าปกติ ทำให้ระดับ cholesterol และ plant sterol ในเลือดสูง โรคนี้  

ระบาดวิทยา  

Sitosterolemia พบได้น้อยมาก อุบัติการณ์ 1 ในประชากร 200,000 คนในประชากรทั่วไป จากข้อมูล

จาก Exome Aggregation Consortium รายงานการตรวจพบ loss of mutation ของ ABCG5 หรือ ABCG8 

gene 1 คนในประชากรทั่วไป 220 คน และ พบว่าบางส่วนของผู้ป่วยที่ได้รับการวินิจฉัย familial 

hypercholesterolemia ไดร้ับการวินิจฉัยเป็น sitosterolemia จึงเป็นไปได้ว่าโรคนี้ได้รับการวินิจฉัยน้อยกว่า

ความเป็นจริง (1) 

พยาธิกำเนิด  

Sitosterolemia ถ่ายทอดพันธุกรรมแบบ autosomal recessive เกิดจากความผิดปกติของ ABCG5 

หรือ ABCG8 gene ทีส่ร้างโปรตีนที่ผิวเซลล์ลำไส้เล็ก ที่มีชื่อ ATP-binding cassette ABCG5 หรือ ABCG8 

ตามลำดับ ทั้ง ABCG5 หรือ ABCG8 ทำหน้าที่ในการจำกัดการดูดซึม sterol ที่ลำไส้เล็กและเพ่ิมการขับ sterol 

ออกทางน้ำดี ดังแสดงในภาพที่ 1 (2) 

 
ภาพที่ 1 แสดง sterol metabolism และ การทำงานของ ABCG5/8 



อาการ อาการแสดง และการตรวจทางห้องปฏิบัติการ  

อาการแสดงจะคล้ายกับ familial hypercholesterolemia คนไข้อาจมี xanthomaได้ตั้งแต่ 10 ขวบปี

แรก แต่ไม่จำเป็นต้องพบทุกราย และ อาจมี premature coronary atherosclerosis ความรุนแรงของโรค 

sitosterolemia ขึ้นอยู่กับปริมาณ sterol ในอาหารที่รับประทาน (dietary sterol intake) 

การตรวจทางห้องปฏิบัติการ พบระดับ cholesterol สูง และหากสามารถวัดระดับ plant sterols ไดใ้น

กระแสเลือดจะพบว่าสูงมาก นอกจากนี้ คนไข้อาจเกิด hemolytic anemia ได ้โดยอาจมีอาการปวดท้องเป็นๆ 

หายๆ ม้ามโต ตรวจพบ stomatocytosis ในเลือด และ มีเกล็ดเลือด เนื่องมากจากสาร sterol ที่ถูกดูดซึมเข้าไป

ถูกนำไปสร้าง cell membrane ที่ผิดปกต ิทำให้เม็ดเลือดแดงแตกง่าย (3)   

การรักษา  

1. Non-pharmacologic ควบคุมอาหารจำพวก plant sterol ได้แก่ ธัญพืช ถั่ว น้ำมันจากพืช อโวคาโด 

รวมไปถึงการต้องควบคุม cholesterol ร่วมด้วย 

2. Pharmacologic ยาหลักสำหรับการรักษาโรคนี้คือ ezetimibe ที่ออกฤทธิ์ผ่านการยับยั้ง Niemann-

Pick C1 Like 1 (NPC1L1) (4, 5) ยับยั้งการดูดซึม dietary cholesterol/plant sterol ที่ลำไส้เล็ก  

อาจให้ควบคู่กับ bile acid sequestrant เพ่ือช่วยลดการ secretion ออกจากตับ สำหรับยากลุม่ statin 

สามารถลดระดับ cholesterol และ อาจลดโรคหลอดเลือดและหัวใจได้ แต่ลดระดับ plant sterols ได้

ไมด่ีนัก รวมถึง sitosterolemia จะมีการทำงานของเอนไซม์ HMG-CoA reductase ลดลง ทำให้ยาใน

กลุ่ม statin จึงใช้ได้ผลไม่ดีนักในผู้ป่วยกลุ่มนี้  

การติดตามอาการ  

เป้าหมายคือการควบคุมระดับ LDL-C ให้ลดลงมากกว่า 50% และ/หรือ LDL-C < 100 mg/dL ในกลุ่ม 

primary prevention อ้างอิงตามกลุ่ม heterozygous familial hypercholesterolemia ส่วน secondary 

prevention ให้ LDL-C ลดลงมากกว่า 50% และ/หรือ LDL-C < 70 mg/dL 

สาร sitosterol/plant sterol สามารถทำให้เกิด atherosclerosis ได้ แต่จากรายงานก่อนหน้าพบว่า

ความสัมพันธ์ของ level of sitosterol กับเรื่อง atherosclerosis และ cardiovascular ยังไม่ชัดเจน จึงไม่

แนะนำให้ติดตามหรือกำหนดเป้าหมายระดับ sitosterol level และพบว่า LDL-C ยังเป็นสาเหตุหลักของ 

atherogenicity สำหรับ cardiovascular disease (6, 7) 
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