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Case 1: An 8-year-old girl with drug resistant epilepsy

6 เดือน

• มาโรงพยาบาลด,วยอาการชัก
เกร็งกระตุกแขนขา 2 ข,าง
นาน 10 นาที มีถAายเหลว 
อาเจียน หลังได,รับวัคซีน 7 
วัน

• ได,รับยากันชัก นอน
โรงพยาบาลสังเกตอาการชัก

9 เดือน

• มีอาการชักเกร็งกระตุกทั้งตัว
ไมAมีไข,ไมAมีอาการผิดปกติอื่นๆ 
ได,ไปโรงพยาบาลชุมชน ได,ยา 
Phenytoin IV หลังจากนั้น
อาการชักไมAหยุดนาน 1ชั่วโมง
ครึ่ง

• EEG Epileptiform discharge 
at right occipital area

• On Phenobarbital

1 ป+ 6 เดือน

• มีอาการชักเฉล่ียเดือนละ 1 ครั้ง 
on phenobarbital แตAระดับยา
กันชักไมAได,ระดับ

• เปล่ียนยากันชักเปjน 
Carbamazepine หลังจากนั้น
อาการชักเปjนมากข้ึน เปjน 2 ครั้ง
ตAอเดือน สAวนใหญAอาการชักมัก
กระตุ,นด,วยอาการไข, หรือไมA
สบาย
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Case 1: An 8-year-old girl with drug resistant epilepsy

2 ป+

• มีอาการชัก 1 ครั้งตAอเดือน

• MRI brain normal

• ยากันชัก Valproate, 
Phenobarbital, 
Topiramate

• Diagnosis: Drug resistant 
epilepsy ยังไมAทราบสาเหตุ

2 ป+ 6 เดือน

• อาการชัก 2 ครั้งตAอวัน ได,เพิ่ม 
ยากันชักและได,ใช, 
carbamazepine อีกครั้ง
เนื่องจากคิดถึงอาการชัก
เฉพาะที่

• หลังใช, Carbamazepine 
อาการชักเปjนมากข้ึน >20 
ครั้งตAอวัน

3-4 ป+

• ควบคุมอาการชักได,ด,วย 
Phenobarbital, Valproate, 
Levetiracetam

• สังเกตวAาพัฒนาการของผู,ปzวย
เริ่มช,าลง เดินได, วิ่งไมAคลAอง ข่ี
จักรยานไมAได, พูดเปjนประโยค
สั้นๆ ตักอาหารเองได,
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Case 1: An 8-year-old girl with drug resistant epilepsy

4-5 ป3

• มีอาการชัก 2-4 ครั้งตAอวัน

• ได,เพิ่มยา Lamotrigine,
clobazam และ Perampanel

• หลังเพิ่มยาอาการชักเปjนเทAาๆ
เดิม 1-6 ครั้งตAอวัน

6 ป+

• เนื่องจากใช,ยากันชักหลายตัว 
แตAไมAสามารถควบคุมอาการชัก
ได, จึงได,สAงตัวไปที่โรงเรียน
แพทย~ เพื่อประเมินเรื่องการ
ผAาตัดรักษาลมชัก

• On Phenobarbital, 
Clobazam, Levetiracetam, 
Lamotrigine

• Ketogenic diet

8 ป+

• ปรับยากันชัก

• Off Lamotrigine

• อาการชักลดลงเปjน 1 ครั้ง/
สัปดาห~

• เรียนที่บ,าน เลAาเรื่องเข,าใจ 50% 
กินข,าวเองได, แตAงตัวไมAได,

• สงสัยกลุAม Channelopathy

• ตรวจ WGS ในโครงการ GeTH
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Family history
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Physical examination

• GA: Follow command

• Vital signs: BT 36.4oC, PR 95/min, RR 18/min, BP 102/70 mmHg

• Neurological examination

• Alert, pupil 3 mm react to light both eyes, full EOM, no facial palsy

• Motor can move against gravity equally, normal tone

• DTR 2+ all extremities

• Babinski absent, Clonus negative
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Whole genome sequencing
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Diagnosis: SCN1A-
Developmental epileptic 

encephalopathy

Mar 28th, 2024



Impact of the patients

Precision medicine Patient support groups

Take home IV 

antiseizure medication

พัฒนาเร่ือง Stock ยากัน

ชักโรงพยาบาลชุมชน
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Impact of the patients
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Case 2: Two boys with global developmental delayed 
and spasticity
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7-year-old boy
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Perinatal history

• Term 38 weeks, BW 
2970 gm

• No complication

4 months

• ยังไมAชันคอ ยังไมAคว่ำหงาย มีจMองหนMา ยิ้มเองไดM

• CT brain Cortical brain atrophy both 
frontal lobes

• PE: minor dysmorphic features, no 

micro/macrocephaly, mild spastic tone, 
DTR 3+

• สAงกระตุMนพัฒนาการ 

• MRI brain (denied), Add Baclofen, 
Tizanidine

2 years

• มีอาการเกร็ง ตาเหลือก 
ไมAรูMสึกตัว

• Diagnosis Epilepsy

• Valproate, 

Phenytoin

• Loss follow up



2-year-old boy
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Perinatal history

• Preterm 36 weeks, BW 
2700 gm

• หลังเกิดนอนโรงพยาบาลไดT 
Oxygen 3 วัน

1-2 month

• ยิ้มไดTเอง มองสบตา

• มี UTI เคยทำ 
Ultrasound: 
hydronephrosis both 
sides, VCUG no VUR

4-6 months

• มองตามไดT ยิ้มหัวเราะ ยัง
ไมjพลิก

• ไมjจับควTาของ ไมjคว่ำหงาย



2-year-old boy
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8 months

• มาดbวยพัฒนาการชbา 

• PE: Alert, cranial nerves intact 
all, move both UE&LE against 
gravity, spastic tone, DTR 2+

• Imp GDD, spastic quadriparesis

• MRI brain negative

2 years

• มีเคี้ยวปาก กัดริมฝ0ปากจนเป3นแผลท่ีปาก 

• PE: Ulcer at lips

• DDx: Abnormal movement/ Seizure

• EEG No epileptiform discharges

• On Clonazepam

• Rx Consult ทันตแพทย̂ Dental extraction

• Serum uric 7.3 mg/dL

WGS



Whole genome sequencing
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7-year-old boy

2-year-old boy
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Impact of the patients

• Carrier testing

Genetic counselling

• Prevent complication

• Screening comorbidities

Pharmacological treatment
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