
Case 3 

Swyer syndrome 

 Swyer syndrome เกิดจากความผิดปกติในการพฒันาของตอ่มเพศโดยสมบูรณ์ ทัง้ๆท่ีมีโครโมโซม Y 

เป็นปกติ(46, XY pure gonadal dysgenesis)มีอุบัติการณ์ 1:80,000 ของการคลอดมีชีพทัง้หมด โดยผู้ ท่ี

รายงานโรคนีเ้ป็นครัง้แรกคือ นายแพทย์ Swyerในปี ค.ศ. 1955 โรคนีจ้ึงถกูตัง้ช่ือตามผู้ ท่ีรายงาน 

กลไกการเกิด 

 ในภาวะปกติ การมี testis-determining factorบนโครโมโซม Y จะท าให้มีการพัฒนาต่อมเพศเป็น

อณัฑะ (Testis)มีการหลัง่  Anti-Mullerian hormone (AMH) จาก Sertoli cells ซึง่ท าให้เกิดภาวะ regression 

ของ Mullerian ducts และมีการหลัง่ Testosterone จาก Leydig cells ท าให้มีการเจริญของ wolffian ducts 

ไปสู ่seminal vesicles, vas deferens และ epididymis  

 การขาด testis-determining factor บนโครโมโซม Y ซึ่งอาจเกิดจากความผิดปกติได้ทัง้โครโมโซม Y 

แล ะ  autosome เช่ น  mutation ขอ ง  SRY gene (พ บ  10-20%  ขอ ง  Swyer syndrome), SOX9, WT1,         

SF-1/NR5A1, MAP3K1 เป็นต้น ท าให้ต่อมเพศจะฝ่อ (steak gonad) ไม่มีการพัฒนาเป็นอัณฑะ และไม่

สามารถสร้างฮอร์โมน testosterone ท าให้อวยัวะเพศภายนอกและภายในพฒันาเป็นเพศหญิง 

อาการและอาการแสดง 

 อวัยวะเพศภายนอกและภายในเป็นเพศหญิง มักมาพบแพทย์เม่ือเข้าสู่วยัรุ่นด้วยไม่มีประจ าเดือน 

(Primary amenorrhea) ไม่มีการพัฒนาทางเพศขัน้ท่ีสอง เด็กจะมีภาวะตัวสูงชนิดแขนขายาว (สาเหตุจาก

อิทธิพลของการมีโครโมโซม Y และมีการ delayed การปิดของ epiphyseal plate จากการท่ี sex steroid 

hormone ต ่า 

การวินิจฉัย 

การตรวจพบโครโมโซมเป็น 46,XY ร่วมกับพบฮอร์โมน estrogen และ testosterone ต ่ามาก ระดับ 

FSH, LH สู ง 

 ก า รต ร ว จ  sequencing of specific causative genes ไม่ ส า ม า ร ถ ท า ไ ด้ ทุ ก โร งพ ย า บ า ล 

 การตรวจทางรังสี แนะน าการท า transabdominal pelvic ultrasound ซึง่จะพบ steak gonads และมี 



Mullerian structures (Uterus, cervix, fallopian tubes, vagina สว่นบน) หากไม่สามารถระบุรายละเอียดได้

แน่ชัดเก่ียวกับ Mellerian structures หรือมีความผิดปกติเก่ียวกับระดับทางเดินปัสสาวะ แนะน าตรวจ MRI 

เพิ่มเติม 

การรักษา 

 1. Germ cell neoplasia : ผู้ ป่วยมีโอกาสเสีย่งต่อมะเร็งตอ่มเพศชนิด gonadoblastomaและ 

germinoma ได้สงูถึงร้อยละ 15-35 ดงันัน้ควรรีบผา่ตดัน าตอ่มเพศออก (gonadectomy)  

 2. การให้ฮอร์โมน : เร่ิมให้เม่ืออาย ุ12-13 ปี เพื่อให้มีการเปลีย่นแปลงการพฒันาทางเพศขัน้ท่ีสอง 

โดยให้เป็น cyclic estrogen ร่วมกบั progesterone จนอาย ุ50 ปี หากวินิจฉยัได้ช้า การให้ฮอร์โมน estrogen 

อาจไม่ได้ช่วยท าให้ผู้ ป่วยมีเต้านม และในบางรายหากต้องการมีเต้านม อาจแนะน าการผา่ตดั Breast 

augmentation 

 3. Psychosocial management : ปรึกษาจิตแพทย์ในการดแูลจิตใจ การปรับตวัและให้ก าลงัใจกบั

ผู้ ป่วยและครอบครัว 

 4.Fertility :แม้วา่ขนาดมดลกูในผู้ ป่วยสว่นใหญ่จะเลก็กวา่เพศหญิงปกติ แตมี่การรายงานการตัง้ครรภ์

โดยการรับบริจาคไข ่(Ova donation) ส าเร็จ 
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