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ภาวะอวัยวะเพศก�ากวม
(Ambiguous Genitalia)

คมศักดิ์ ศรีลัญฉกร

ภาวะอวัยวะเพศก�ากวมเป็นภาวะที่พบได้ในเด็ก โดยส่วนใหญ่ภาวะนี้พบได้ต้ังแต่แรกเกิดและมีส่วนน้อยที่            

พบภายหลังเจริญเติบโตเข้าสู่วัยรุ่น โดยภาวะอวัยวะเพศก�ากวมเกิดได้จากหลากหลายสาเหตุซึ่งต้องอาศัยการวินิจฉัย  

เพื่อน�าไปสู่การรักษาที่ถูกต้อง ป้องกันการสับสนในการพัฒนาอัตลักษณ์ทางเพศที่สามารถเกิดขึ้นกับตัวผู้ป่วยและ

ครอบครวั โดยก่อนทีจ่ะสามารถเข้าใจการวนิิจฉัยแยกโรคและการรกัษาภาวะอวยัวะเพศก�ากวม จ�าเป็นต้องมคีวามเข้าใจ

เกี่ยวกับภาวะปกติของการพัฒนาทางเพศในเด็กก่อน

ภาวะปกติของการพัฒนาทางเพศในเด็ก
ทารกในครรภ์ทีมี่การเจริญเตบิโตจะมีการพัฒนาทางเพศโดยมกีระบวนการส�าคญัอยู ่2 ขัน้ตอน คอื กระบวนการ 

sex determination1 และกระบวนการ sex differentiation2

1. Sex determination กระบวนการนี้เริ่มต้นตั้งแต่ทารกในครรภ์ โดยระยะแรกทารกในครรภ์จะมี                

การพัฒนาของอวัยวะเพศตั้งต้น (bipotential gonads) ตามโครโมโซมของทารกในครรภ์ โดยทารกที่มีโครโมโซม            

เพศชาย (46, XY) จะมียีน sex-determining region of the Y-chromosome (SRY) ที่อยู่บนโครโมโซม Y ซึ่งเป็น        

ตัวก�าหนดให้อวัยวะเพศตั้งต้นกลายเป็นอัณฑะ (testes) และทารกที่มีโครโมโซมเพศหญิง (46, XX) จะไม่มียีน SRY ซึ่ง

เป็นตัวก�าหนดให้อวัยวะเพศตั้งต้นกลายเป็นรังไข่ (ovary) (รูปที่ 1)

2. Sex differentiation กระบวนการนีเ้ร่ิมต้นเมือ่ทารกในครรภ์การพฒันาของอวยัวะเพศตัง้ต้นเป็นอณัฑะ

หรือรังไข่แล้ว ซึ่งอวัยวะเหล่านี้จะมีการสร้างฮอร์โมนให้มีการพัฒนาของอวัยวะเพศภายใน (internal sex organ) และ

อวัยวะเพศภายนอก (external sex organ) เป็นเพศชายและเพศหญิงตามล�าดับ โดยในทารกเพศชายเมื่อมีการพัฒนา
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ของอัณฑะแล้ว ส่วนประกอบของอัณฑะที่มี Leydig cell และ Sertoli cell จะมีการหลั่งฮอร์โมน โดย Leydig cell          

จะท�าหน้าที่ในการหลั่งฮอร์โมนเพศชาย (testosterone) และถูกเปลี่ยนโดยเอนไซม์ 5-alpha reductase type 2 ให้

กลายเป็น dihydrotestosterone (DHT) และจบักบัตวัรบั (androgen receptor) ของฮอร์โมนเพศชายให้มกีารพฒันา

ของอวัยวะเพศภายนอกเป็นผู้ชาย ส่วน Sertoli cell จะมีการหลั่ง anti-Mullerian hormone (AMH) ออกมาเพื่อ     

ท�าให้ Mullerian duct เกิดการสลายตัวไป ท�าให้ Wolffian duct3 มีการเจริญเติบโตเป็นอวัยวะเพศภายในเป็นของ

รูปที่ 1  กระบวนการ sex determination และ sex differentiation 

รูปที่ 2  กระบวนการ sex differentiation ในเพศชาย
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ผู้ชาย (รูปที่ 2) แตกต่างจากในเพศหญิงซึ่งส่วนประกอบของรังไข่ไม่มีการสร้าง anti-Mullerian hormone ท�าให้มี           

การเจรญิเตบิโตของ Mullerian duct แทน Wolffian duct  กลายเป็นอวัยวะเพศภายในของผู้หญิง และรังไข่ไม่สามารถ

สร้างฮอร์โมนเพศชายจึงท�าให้มีการพัฒนาของอวยัวะเพศภายนอกเป็นผูห้ญิง กระบวนการเปลีย่นแปลงอวัยวะเพศภายใน

และภายนอกของเพศชายและเพศหญิง ดังแสดงในตารางที่ 1 และ 2

ตารางที่ 1  กระบวนการเปลี่ยนแปลงอวัยวะเพศภายในของเพศชายและเพศหญิง (ดัดแปลงจากเอกสารอ้างอิงที่ 4)

ตารางที่ 2  กระบวนการเปลี่ยนแปลงอวัยวะเพศภายนอกของเพศชายและเพศหญิง

เพศ

ชาย

หญิง

อวัยวะเพศตั้งต้น

     Urogenital sinus

     Genital tubercle

     Labioscrotal swellings

     Urogenital folds

อวัยวะตั้งต้น

Wolffian duct

Mullerian duct

ชาย

Prostatic urethra

Corpora cavernosa of penis

Scrotum

Penile urethra, glans, corpus 

spongiosum

อวัยวะหลังการเปลี่ยนแปลง

Epididymis

Vas deferens

Seminal vesicles

Fallopian tubes

Uterus

Upper 1/3 of vagina

หญิง

Lower 2/3 of vagina

Clitoris

Labia majora

Labia minora

ค�ำนิยำมของภำวะผิดปกติทำงเพศ (disorder of sex development, DSD)5

ภาวะทีเ่กดิข้ึนตัง้แต่ก�าเนดิโดยมคีวามไม่ตรงกนักบัการพฒันาของโครโมโซม, อวัยวะเพศ หรอืลกัษณะทางเพศ

ที่แสดงออกมาภายนอก โดยในปัจจุบันมีการแบ่งประเภทออกเป็น 3 ประเภท ดังนี้

1. Sex chromosomal DSD เป็นภาวะที่มีความผิดปกติของโครโมโซมแต่ก�าเนิด เช่น Turner syndrome 

(45, X), Klinefelter syndrome (47, XXY) และ ovotesticular DSD (46, XX/46, XY)

2. 46, XY DSD เป็นภาวะที่มีโครโมโซมเป็น 46, XY แต่มีลักษณะทางเพศเป็นผู้ชายไม่สมบูรณ์

3. 46, XX DSD เป็นภาวะที่มีโครโมโซมเป็น 46, XX แต่มีลักษณะทางเพศที่เป็นผู้หญิงที่มีอวัยวะเพศคล้าย

ผู้ชาย
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ลักษณะที่ต้องหำสำเหตุของภำวะผิดปกติทำงเพศ6

1. มีลักษณะของอวัยวะเพศก�ากวมเห็นได้ชัดเจน (ambiguous genitalia)

2. มีคนในครอบครัวมีประวัติโรคของภาวะผิดปกติทางเพศ เช่น complete androgen insensitivity              

syndrome (CAIS)

3. มีความไม่สอดคล้องกันระหว่างโครโมโซมขณะอยู่ในครรภ์และลักษณะทางเพศหลังคลอด

4. ลักษณะอวัยวะเพศภายนอกเป็นเพศหญิง แต่มีลักษณะบางอย่าง เช่น คลิตอริสมีขนาดโต หรือคล�าได้ก้อน

บริเวณขาหนีบหรือแคมใหญ่ (labia majora)

5. ลกัษณะอวยัวะเพศภายนอกเป็นเพศชาย แต่มลีกัษณะบางอย่าง เช่น รเูปิดท่อปัสสาวะต�า่กว่าปกต ิ(hypo-

spadias), อัณฑะไม่ลงถุงทั้งสองข้าง (undescended testes) หรือองคชาติมีขนาดเล็ก (micropenis)

ขั้นตอนในกำรวินิจฉัยแยกโรคภำวะผิดปกติทำงเพศ

1. การซักประวัติและการตรวจร่างกายที่ส�าคัญในผู้ป่วยที่สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศ

โดยปกติการซักประวัติและการตรวจร่างกายในผู้ป่วยที่สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศ อันดับแรกควรมุ่งเน้นหา

ภาวะฉุกเฉินที่ต้องได้รับการวินิจฉัยอย่างรวดเร็ว อาทิ กลุ่มโรคต่อมหมวกไตโต (congenital adrenal hyperplasia)          

ที่อาจพบภาวะอวัยวะเพศก�ากวมร่วมกับภาวะต่อมหมวกไตไม่ท�างาน (adrenal insufficiency) โดยในโรคกลุ่มนี้จะมี

ลักษณะของผิวหนังสีเข้มมากขึ้น (hyperpigmentation) ภาวะสูญเสียและเกลือแร่เกินบางชนิด (hyponatremia, 

hyperkalemia, metabolic acidosis) และอาจมีอวัยวะเพศก�ากวม (ambiguous genitalia) 

แนวทางในการซักประวัติและตรวจร่างกายผู้ป่วยที่สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศ ดังแสดงในตารางที่ 3 และ 4

ตารางที่ 3  แนวทางในการซักประวัติผู้ป่วยที่สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศ (ดัดแปลงจากเอกสารอ้างอิงที่ 7)

ประวัติ

ประวัติปัจจุบัน

ปัญหาในช่วงระหว่าง

การตั้งครรภ์

รายละเอียด

น�้าหนักตัวเพิ่มขึ้นในช่วงที่ผ่านมา

อาการที่จ�าเพาะของโรคเรื้อรังและลักษณะ

ผดิปกตแิต่ก�าเนดิทีพ่บร่วมได้ (syndromic 

features)

ประวัติมารดาใช้ยาในระหว่างการตั้งครรภ์

ประวัติแรกเกิด : เกิดครบหรือก่อนก�าหนด

และน�้าหนักตัวแรกเกิด

ประวัติหลังเกิด : ประวัติอาเจียนและซึมลง

เหตุผล

ดูภาวะสูญเสียและเกลือแร่เกินบางชนิด (hypo-

natremia, hyperkalemia, metabolic acidosis) 

ที่พบในโรคต่อมหมวกไตโต

บ่งบอกถึงกลุ่มโรคทางพันธุกรรมบางชนิด

ยาบางชนิดส่งผลต่อลักษณะอวัยวะเพศของทารก

น�้าหนักแรกเกิดบ่งบอกถึงกลุ่มโรคทางพันธุกรรม

บางชนิด

ภาวะขาดฮอร์โมนจากต่อมหมวกไตอาจท�าให้มี

อาการดังกล่าวได้
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ตารางที่ 3  แนวทางในการซักประวัติผู้ป่วยที่สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศ (ดัดแปลงจากเอกสารอ้างอิงที่ 7) (ต่อ)

ประวัติ

ประวัติครอบครัว

รายละเอียด

ประวัติการแต่งงานในเครือญาติ

ประวัติการเสียชีวิตของคนในครอบครัว

ประวัติครอบครัวของที่มีคนมี

ภาวะผิดปกติทางเพศ 

เหตุผล

เพื่อบ่งชี้โอกาสในการเกิดโรคทางพันธุกรรมที่ท�าให้

มีภาวะผิดปกติทางเพศ

เพื่อบ่งชี้ถึงสาเหตุของภาวะผิดปกติทางเพศที่เป็น

จากโรคต่อมหมวกไตโต

เพื่อบ่งชี้โอกาสของโรคทางพันธุกรรม

ตารางที่ 4  แนวทางในการตรวจร่างกายผู้ป่วยที่สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศ

การตรวจร่างกาย

สัญญาณชีพ

การเจริญเติบโต

รูปร่างลักษณะ

ทั่วไป

ผิวหนัง

อวัยวะเพศ

รายละเอียด

อุณหภูมิ, อัตราการหายใจ, ชีพจร และ 

ความดันเลือด

น�้าหนักตัว

ลักษณะผิดปกติแต่ก�าเนิดที่พบร่วมได้  

(syndromic features)

สีผิวเข้ม (hyperpigmentation)

ขนาดของอวัยวะเพศ (phallus)

ต�าแหน่งและขนาดของอัณฑะทั้งสองข้าง  

(gonads)

รูเปิดของท่อปัสสาวะ (urethral opening)

ความสมมาตรของอวัยวะเพศภายนอก

ลักษณะของอวัยวะเพศภายนอก  

(labioscrotal folds) 

รูเปิดของช่องคลอด (vaginal opening)

เหตุผล

ดภูาวะเร่งด่วนท่ีอาจพบได้ในภาวะผดิปกตทิางเพศทีเ่ป็น

จากโรคต่อมหมวกไตโต

โรคต่อมหมวกไตโตอาจท�าให้ผูป่้วยน�า้หนกัตัวไม่เพิม่ขึน้

ลักษณะบางชนิดอาจพบร่วมกับภาวะผิดปกติทางเพศ

สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศที่เป็นจากโรคต่อมหมวกไต

โต

เพื่อบ่งชี้ความผิดปกติของภาวะอวัยวะเพศก�ากวม

เพือ่บ่งช้ีถึงสาเหตขุองภาวะผิดปกตทิางเพศทีเ่ป็น 46, XY 

ในกรณีที่สามารถคล�าอวัยวะสืบพันธุ์ได้

เพื่อบ่งชี้ความผิดปกติของภาวะอวัยวะเพศก�ากวม

เพื่อบ่งชี้ความผิดปกติของภาวะอวัยวะเพศก�ากวม  

ที่สงสัย sex chromosomal DSD

เพื่อบ่งชี้ความผิดปกติของภาวะอวัยวะเพศก�ากวมที่  

เกิดมาแต่ก�าเนิด

เพื่อบ่งชี้ความผิดปกติของภาวะอวัยวะเพศก�ากวม
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2. การตรวจคลื่นเสียงความถี่สูงของช่องท้องส่วนล่าง (lower abdominal ultrasound)8

เป็นเครื่องมือที่มีความส�าคัญในการช่วยหาสาเหตุของภาวะผิดปกติทางเพศได้อย่างรวดเร็ว เพ่ือดูลักษณะ          

ของอวัยวะเพศภายในว่าเป็นอย่างไร โดยอาจต้องอาศัยรังสีแพทย์ที่มีความเชี่ยวชาญในการดูเพื่อประเมินลักษณะของ

มดลูก, รังไข่, Mullerian structure หรืออัณฑะ โดยการแปลผลนี้มีประโยชน์ก่อนที่จะได้ผลโครโมโซม เมื่อสงสัย               

เพศหญิงมีความเร่งด่วนที่ต้องหาโรคต่อมหมวกไตโตเป็นอันดับแรก แต่ถ้าสงสัยเพศชายจะมีระยะเวลาในการรอเพื่อ

วินิจฉัยแยกโรคเพิ่มมากขึ้น เนื่องจากโรคต่อมหมวกไตโตที่พบร่วมกับอวัยวะเพศก�ากวมในเพศชายพบได้น้อย

3. การส่งตรวจทางห้องปฏิบัติการและฮอร์โมน

สาเหตุของภาวะผิดปกติทางเพศมีหลากหลาย การส่งตรวจทางห้องปฏิบัติการมีความส�าคัญในการช่วยหา   

สาเหตุของภาวะผิดปกติทางเพศ ในเบื้องต้นจ�าเป็นต้องส่งโครโมโซมในผู้ป่วยทุกคนที่สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศเพื่อ 

แยกสาเหตุ การส่งตรวจทางห้องปฏิบัติการเบื้องต้นเมื่อพบผู้ป่วยที่สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศแสดงในตารางที่ 5              

ส่วนชนิดของฮอร์โมนนั้นขึ้นกับสงสัยว่าภาวะผิดปกติทางเพศนั้นเป็นชนิดใด ไม่ว่าจะเป็น sex chromosomal DSD, 

46, XY DSD หรือ 46, XX DSD การทดสอบฮอร์โมนแสดงในตารางที่ 6

ตารางที่ 5  การส่งตรวจทางห้องปฏิบัติการเบื้องต้นเมื่อพบผู้ป่วยที่สงสัยภาวะผิดปกติทางเพศ (ดัดแปลงจากเอกสารอ้างอิงที่ 

9,10)

การส่งตรวจทางห้องปฏิบัติการ

Chromosome study

BUN, creatinine, electrolyte, 

blood sugar

17-hydroxyprogesterone 

(17-OHP) 

Standard dose ACTH stimulation 

test with 17-OHP

LH, FSH, testosterone และ DHT

(อายุ 2 อาทิตย์ถึง 6 เดือนแรก)

HCG stimulation test 

(หลังอายุ 6 เดือนเป็นต้นไป)

Anti-Mullerian hormone (AMH)

Genetic study

แปลผล

เพื่อแยกภาวะ sex chromosomal DSD, 46, XY DSD หรือ 46, XX DSD

เพื่อดูภาวะผิดปกติทางเพศที่มีสาเหตุจากโรคต่อมหมวกไตโต

เพื่อดูภาวะผิดปกติทางเพศใน 46, XX DSD ที่มีสาเหตุจากโรคต่อมหมวกไต

โตชนิด 21-hydroxylase deficiency 

เพื่อดูภาวะผิดปกติทางเพศใน 46, XX DSD ที่มีสาเหตุจากโรคต่อมหมวกไต

โตชนิด 21-hydroxylase deficiency

เพือ่ดกูารท�างานของอณัฑะและหาสาเหตภุาวะผดิปกตทิางเพศทีเ่ป็น 46, XY 

DSD

เพือ่ดกูารท�างานของอณัฑะและหาสาเหตภุาวะผดิปกตทิางเพศทีเ่ป็น 46, XY 

DSD

เพื่อดูภาวะภาวะผิดปกติทางเพศที่เป็น 46, XY DSD ว่ามี Sertoli function 

หรือไม่

เพื่อหาสาเหตุที่มาจากการกลายพันธุ์

DSD, disorder of sex development; BUN, blood urea nitrogen; ACTH, adrenocorticotropic hormone; LH, luteinizing             
hormone; FSH, follicular stimulating hormone; DHT, dihydrotestosterone; HCG, human chorionic gonadotropin
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การทดสอบ

HCG simulation test

Standard dose ACTH 

stimulation test with 

17-OHP

ขนาดยา

1,500 ไอยู ฉีดเข้ากล้ามเนื้อ

วันละครั้ง

เป็นเวลา 3 วัน

อายุ < 2 ปี: ACTH 15 ไมโครกรัม

ต่อกิโลกรัม ฉีดเข้าหลอดเลือดด�า

อายุ > 2 ปี: ACTH 250 ไมโครกรัม 

ฉีดเข้าหลอดเลือดด�า

การแปลผล

เจาะ testosterone และ DHT ก่อนฉีดและหลังฉีด 

ถ้า testosterone เพิ่มขึ้นได้มากกว่า 10 เท่า 

แสดงว่ามกีารท�างานของ Leydig cell และถ้า T:DHT 

หลงัให้ยามค่ีาน้อยกว่า 20:1 แสดงว่ามกีารท�างานของ

เอนไซม์ 5-reductase type 2 ที่เป็นปกติ

เจาะ cortisol และ 17-OHP ก่อนฉีดและหลังฉีด  

ถ้า cortisol > 18 ไมโครกรัมต่อเดซิลิตร ถือว่า 

ไม่มีภาวะ adrenal insufficiency และ 17-OHP 

หลังกระตุ้นควรมีค่าไม่เกิน 1,000 นาโนกรัมต่อ

เดซิลิตร

ตารางที่ 6  การทดสอบฮอร์โมน (ดัดแปลงจากเอกสารอ้างอิงที่ 11)

4. การวินิจฉัยแยกโรค

การวินิจฉัยแยกโรคภาวะที่มีความผิดปกติทางเพศ

4.1  ท�าการคล�าอวัยวะสืบพันธุ์ภายนอกและดูความสมมาตรของอวัยวะเพศภายนอกเป็นอันดับแรก

- ในกรณีที่คล�าอวัยวะสืบพันธุ์ได้ ให้คิดถึงภาวะ 46, XY DSD หรือ sex chromosomal DSD 

- ในกรณีที่คล�าอวัยวะสืบพันธุ์ไม่ได้ ให้คิดถึงภาวะ 46, XX DSD หรือ sex chromosomal DSD 

- ในกรณีที่อวัยวะเพศไม่สมมาตร ให้คิดถึง sex chromosomal DSD

4.2 ในกรณีที่สงสัย 46, XX DSD ให้พิจารณาดู Prader classification (รูปที่ 3, ตารางที่ 7) และพยายาม

หาโรคที่เร่งด่วน คือ โรคต่อมหมวกไตโต และพิจารณาแยกโรคต่อมหมวกไตโตออกไปก่อน แล้วจึงพิจารณาหาสาเหตุต่อ

โดยการถามประวัติการมีลักษณะของความเป็นผู้ชายในมารดาขณะที่ตั้งครรภ์

รูปที่ 3  Prader classification (ดัดแปลงจากเอกสารอ้างอิงที่ 12)
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ตารางที่ 7  ลักษณะของ Prader classification

อันดับ

0

1

2

3

4

5

ลักษณะ

เพศหญิงปกติ

เพศหญิงที่มีคลิตอริสขนาดโต

เพศหญิงที่มีคลิตอริสขนาดโต และมีการเชื่อมกันของแคมใหญ่ทางด้านหลัง (posterior labial fusion)

เพศหญิงที่มีคลิตอริสขนาดโต มีการเชื่อมกันของแคมใหญ่ทางด้านหลังอย่างสมบูรณ์ ร่วมกับมีรูเปิดท่อ

ปัสสาวะและช่องคลอดเปิดร่วมกัน

เพศหญิงที่มีคลิตอริสขนาดโตเหมือนองคชาติ มีการเชื่อมกันของแคมใหญ่ทางด้านหลังอย่างสมบูรณ์ ร่วมกับ 

มีรูเปิดท่อปัสสาวะและช่องคลอดเปิดร่วมกันใต้ฐานของอวัยวะสืบพันธุ์ภายนอก

เพศชายปกติ

4.3 ในกรณีที่สงสัย 46, XY DSD ให้พิจารณา external masculinization score (EMS) (ตารางที่ 8) เพื่อ

พิจารณาต่อว่ามีความจ�าเป็นต้องหาสาเหตุต่อหรือไม่ ในกรณีที่ EMS < 11 ให้พิจารณาหาสาเหตุต่อโดยการท�า HCG 

stimulation และดูปริมาณฮอร์โมนเพศชาย (testosterone และ DHT) 

ตารางที่ 8  ลักษณะของ external masculinization score (EMS) (ดัดแปลงจากเอกสารอ้างอิงที่ 13,14)

ลักษณะ

Labioscrotal fusion (มี/ไม่มี)

Microphallus (มี/ไม่มี)

Urethral meatus 

- Normal

- Glandular

- Mid-shaft

- Penoscrotal

Right and left gonad (2 ข้าง)

- Scrotal

- Inguinal

- Abdominal

- Absent

คะแนน

3 / 0

0 / 3

3

2

1

0

1.5

1

0.5

0

คะแนนเต็มทั้งหมด 12 คะแนน
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4.4	ในกรณีที่ไม่สามารถคล�าอวัยวะสืบพันธุ์ได้	แต่ผลโครโมโซมออกมาผิดปกต ิจัดเป็นกลุ่ม sex chromo-

somal DSD ซึ่งมักมีลักษณะอวัยวะเพศไม่สมมาตรร่วมด้วย

แนวทางในการวินิจฉัยภาวะอวัยวะเพศก�ากวม แสดงในรูปที่ 4

รูปที่	4  แนวทางในการวินิจฉัยภาวะอวัยวะเพศก�ากวม

LH, luteinizing hormone; FSH, follicular stimulating hormone; T, testosterone; DHT, dihydrotestosterone; A, androstenedione; 
AIS, androgen insensitivity syndrome; 17β-HSD3, 17-beta hydroxysteroid dehydrogenase type 3; CAH, congenital adrenal 
hyperplasia

ตัวอย่างภาวะ 46, XY DSD ที่ส�าคัญ
1.	 5-alpha	 reductase	 deficiency เป็นภาวะที่เกิดขึ้นเนื่องจากการมี testosterone แต่ไม่สามารถ

เปลี่ยนเป็น DHT ได้ เนื่องจากมีการขาดการท�างานของเอนไซม์ 5-alpha reductase type 2 ท�าให้ไม่สามารถมี DHT 

จับกับ androgen receptor ได้ ส่งผลท�าให้เกิดภาวะอวัยวะเพศก�ากวมในผู้ชาย ซึ่งการวินิจฉัยในภาวะนี้สามารถ                

ดูสัดส่วนของระดับ testosterone กับ DHT หลังจากการท�า HCG stimulation test จะมีค่ามากกว่า 20:115
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2. Partial androgen insensitivity syndrome (PAIS) เป็นภาวะที่มีการดื้อของตัวรับ androgen 

receptor โดยที่ในร่างกายระดับ DHT ที่ปกติ แต่เมื่อจับกับ receptor จะไม่สามารถออกฤทธิ์ได้เต็มที่   ซึ่งการวินิจฉัย

ในภาวะนี้สามารถดูสัดส่วนของ testosterone กับ DHT หลังจากการท�า HCG stimulation test จะมีค่าน้อยกว่า 

20:116

3. Leydig cell hypoplasia เป็นภาวะที่มีการดื้อของตัวรับ LH ท�าให้ LH ในร่างกายจับกับตัวรับแล้ว          

ไม่สามารถออกฤทธิ ์ท�าให้มีการสร้าง testosterone ออกมาไม่ได้ ซึง่การวินจิฉยัภาวะนี ้testosterone หลงัจากการท�า 

HCG stimulation test จะไม่สามารถสร้างออกมาได้ และมีระดับของ LH ในร่างกายสูงกว่าปกติ

ตัวอย่ำงภำวะ 46, XX DSD ที่ส�ำคัญ17

ภาวะ 46, XX ที่ต้องพยายามคิดถึงเป็นอันดับแรก คือ โรคต่อมหมวกไตโต ที่มีความผิดปกติของเอนไซม์ใน          

ต่อมหมวกไต ท�าให้ไม่สามารถสร้างฮอร์โมนคอร์ติซอล (cortisol) ได้เพียงพอ และมีการคั่งของสารบางชนิดที่ท�าให้         

ระดับของฮอร์โมนเพศชายเกิน โดยชนิดของโรคต่อมหมวกไตโตที่มีการค่ังของฮอร์โมนเพศชายมีหลายโรค โดยโรคใน

กลุ่มนี้มักมีภาวะตัวคล�้า (hyperpigmentation) และเกลือแร่ผิดปกติร่วมด้วยได้ (hyponatremia, hyperkalemia, 

metabolic acidosis) โรคในกลุ่มนี ้ได้แก่ 21-hydroxylase deficiency, 11β-hydroxylase deficiency และ 3β-HSD 

deficiency congenital adrenal hyperplasia

กำรรักษำภำวะผิดปกติทำงเพศ18

การรักษาภาวะนี้ต้องอาศัยความร่วมมือของแพทย์หลากหลายสาขาในการดูแลผู้ป่วย อาทิ กุมารแพทย์         

ต่อมไร้ท่อเด็ก, กุมารศัลยแพทย์, จิตแพทย์เด็กและวัยรุ่น, นักสังคมสงเคราะห์ และพยาบาล เนื่องจากโรคในกลุ่มนี้              

มีความซับซ้อนทั้งลักษณะของกายภาพ และลักษณะของจิตใจที่อาจพบว่ามีความทุกข์ใจในเพศสภาพ (gender                

dysphoria) เพิ่มมากขึ้น ซึ่งส่งผลต่อการรักษาผู้ป่วยในอนาคต

1. การรักษาโดยการใช้ยา 

1.1 สเตียรอยด์ ใช้รักษาในกลุ่มผู้ป่วยที่มีโรคต่อมหมวกไตโตที่ท�าให้เกิดภาวะผิดปกติทางเพศ

1.2 ฮอร์โมนเพศ ใช้ในการรักษาในกลุ่มผู้ป่วยก่อนวัยรุ่นที่ต้องการเพิ่มขนาดอวัยวะเพศเพ่ือช่วยในการผ่าตัด

ให้ง่ายขึ้น โดยเฉพาะใน 46, XY DSD และรักษาในกลุ่มผู้ป่วยที่ไม่สามารถเข้าสู่วัยรุ่นได้ด้วยตัวเอง

1.2.1 เพศชาย ในกรณีก่อนวัยรุ่นที่ต้องการรักษาเพ่ือเพ่ิมขนาดของอวัยวะเพศ มักให้ testosterone 

depot ขนาด 25-50 มิลลิกรัม ฉีดเข้ากล้ามเนื้อ ติดต่อกัน 3-6 เดือน แต่เมื่อผู้ป่วยอายุเพิ่มมากขึ้น

มักเริ่มให้ testosterone ช่วงอายุ 12.5-14 ปี โดยอาจเป็นชนิดฉีดเข้ากล้าม, รูปแบบ patch หรือ 

gel ขนาดของ testosterone depot เริ่มที่ 50 มิลลิกรัม ทุก 4 สัปดาห์ และค่อย ๆ เพิ่มขึ้นจน

ขนาดเต็มที่ คือ 200 มิลลิกรัม ทุก 2 สัปดาห์ ภายในระยะเวลา 3 ปี
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1.2.2 เพศหญิง มักเริ่มให้ในช่วงอายุ 10.5-12 ปี โดยเริ่มเป็น low dose estrogen เช่น conjugated 

estrogen ขนาด 0.3 มิลลิกรัม วันเว้นวัน หรือ ethinyl estradiol ขนาด 5 ไมโครกรัมต่อวัน             

และติดตามการเปลี่ยนแปลงของเต้านม และค่อย ๆ ปรับขนาดยาขึ้นทุก 6 ถึง 12 เดือนจนกระทั่ง

เต้านมมีขนาดเต็มที่ภายใน 3 ปี ให้ progesterone หลังจากให้ estrogen ไปแล้วประมาณ                  

12 เดือน หรือหลังมีเลือดออกทางช่องคลอด (withdrawal bleeding) จากนั้นเปลี่ยนเป็น cyclic 

estrogen-progesterone therapy 

2. การรักษาโดยการผ่าตัด 

เพือ่ช่วยท�าให้ใช้ชวีติได้ใกล้เคยีงกบัภาวะปกต ิอาท ิแก้ไขภาวะท่อปัสสาวะเปิดต�า่ใน 46, XY DSD เพือ่ให้ผูป่้วย

สามารถยืนปัสสาวะได้ และพิจารณาผ่าตัดในผู้ป่วยบางกลุ่มที่อาจมีโอกาสเสี่ยงต่อการเกิดมะเร็งบริเวณต่อมสืบพันธุ์ 

(gonadoblastoma) ได้ (ตารางที่ 9)

ตารางที่ 9  ความเสี่ยงในการเกิดมะเร็งของต่อมสืบพันธุ์ในกลุ่มโรคที่มีภาวะผิดปกติทางเพศ (ดัดแปลงจากเอกสารอ้างอิงที่ 19)

ระดับความเสี่ยง

สูง

กลาง

ต�่า

ไม่มีข้อมูล

ค�าแนะน�า

Gonadectomy

Gonadectomy

Gonadectomy

Gonadectomy

Gonadectomy

Monitor

Biopsy

Biopsy

Biopsy

Testicular tissue removes

None

ยังไม่ทราบ

ยังไม่ทราบ

โรค

Gonadal dysgenesis (intraabdominal) with Y chromosome

PAIS (non-scrotal gonad)

Frasier syndrome

Denys-Drash syndrome

Turner syndrome with Y chromosome

17β-HSD type 3 deficiency

Gonadal dysgenesis (scrotal) with Y chromosome

PAIS (scrotal gonad)

CAIS

Ovotesticular DSD

Turner syndrome with no Y chromosome

5-alpha reductase deficiency

Leydig cell hypoplasia

PAIS, partial androgen insensitivity syndrome; CAIS, complete androgen insensitivity syndrome;

17β-HSD3, 17-beta hydroxysteroid dehydrogenase type 3
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3. การรักษาโดยการประเมินอัตลักษณ์ทางเพศ 

โดยจิตแพทย์เด็กและวัยรุ่น เพื่อที่จะดูอัตลักษณ์ของผู้ป่วยว่าเป็นอย่างไร และรักษาผู้ป่วยไปในทิศทาง                    

ที่ตรงกับอัตลักษณ์

สรุป 
ภาวะอวยัวะเพศก�ากวมเป็นภาวะทีม่คีวามจ�าเป็นต้องหาสาเหตแุละรักษาให้ถกูวิธี เนือ่งจากมหีลายโรคทีส่่งผล

ต่อชีวิตของผู้ป่วย การรักษาภาวะนี้ต้องอาศัยแพทย์หลากหลายสาขา โดยการรักษาภาวะนี้ได้อย่างเหมาะสมช่วย                

ท�าให้ผู้ป่วยมีการเจริญเติบโตทั้งทางร่างกายและจิตใจใกล้เคียงกับคนปกติมากที่สุด และยังช่วยลดภาวะแทรกซ้อนจาก

ตัวโรคได้  
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