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จดัอยู่ในกลุม่ 46,XY disorder of sex development (46,XY DSD) ถกูรายงานครัง้แรกในปี ค.ศ. 1939 พบได้
คอ่นข้างน้อยคือประมาณ 300 ราย ปัจจบุนัมีรายงานผู้ ป่วยเพิม่ขึน้เน่ืองจากประสทิธิภาพของการตรวจทางรังสีวทิยา
โดยเฉพาะอย่างยิ่งกลุ่มผู้ป่วย undescended testis 
กลไกการเกิด  

หลงัจากปฏิสนธิ ทารกทัง้เพศชายและหญิงจะมี Mullerian duct structures เม่ืออายคุรรภ์ 8-10 สปัดาห์ Sertoli 
cells ของทารกเพศชายจะหลัง่สาร AMH (anti-Mullerian hormone) หรือ MIS (Mullerian inhibiting substance) ซึ่งอยู่ใน

กลุม่ transforming growth factor- ท าให้เกิดภาวะ regression ของ Mullerian duct ดงันัน้ภาวะ PMDS ซึ่งเป็นผลจากการ
ท างานของสาร AMH ท่ีผดิปกติ จึงเกิดจากการกลายพนัธุ์ของยีน AMH ท าให้ไมส่ามารถสร้างสารดงักลา่ว หรือ การกลายพนัธุ์
ของยีน AMHR2 ท าให้ตวัรับ ของสารดงักลา่ว (AMH receptor) ท างานผดิปกต ิซึ่งทัง้คูถ่่ายทอดพนัธกุรรมแบบ autosomal 
recessive ท่ีเหลือประมาณ 10% ยงัไมพ่บสาเหตเุรียกวา่ idiopathic PMDS  
อาการและอาการแสดง 

ผู้ป่วยจะมีลกัษณะภายนอกเป็นเพศชายท่ีมีพฒันาการปกต ิมีอณัฑะร่วมกบัส่วนท่ีพฒันามาจาก Mullerian duct  
ได้แก่ uterus, cervix, fallopian tubes และ vagina สว่นบน 
ลกัษณะทางคลนิิกท่ีพบแบง่ได้ 3 กลุม่ย่อย (รูปท่ี 1) 

ชนิดท่ี 1 male type พบบอ่ยท่ีสดุประมาณ 60-80% ลกัษณะทางคลนิิกจะพบ bilateral cryptorchidism ต าแหน่ง
อณัฑะท่ีพบจะอยู่ท่ีต าแหน่งของรังไข่ 

ชนิดท่ี 2 female type พบประมาณ 10-20% ลกัษณะทางคลนิิก คือ unilateral cryptorchidism ภายใน sac 
ประกอบด้วย อณัฑะ ท่อน าไข ่(fallopian tube) และมดลกู (uterus) เรียกวา่ “hernia uteri inguinalis” 

ชนิดท่ี 3 transverse testicular ectopia พบประมาณ 20-30% ลกัษณะทางคลนิิกจะพบ unilateral herniation จาก
อณัฑะทัง้สองข้างร่วมกบับางสว่นของ Mullerian structures ผา่นทาง processus vaginalis 

 
รูปที่ 1 ลกัษณะทางคลนิิกของ PMDS แยกตามต าแหน่งของ อณัฑะและ Mullerian structure 



 
การเกิด cryptorchidism เน่ืองจากการเคล่ือนตวัของอณัฑะลงใน scrotum จะถกูขวางจาก Mullerian structure 

เช่น broad ligament สว่นปัญหา infertility เป็นผลจากความผิดปกตขิอง epididymis ท่ีเช่ือมตอ่กบัอณัฑะ หรือ ความผดิปกติ
ของอณัฑะจากภาวะ cryptorchidism ข้อควรระวงัคือมีโอกาสของ malignant transformation เป็นชนิดตา่ง ๆ ได้แก่ 
embryonal carcinoma, seminoma, yolk sac tumor หรือ teratoma สงูถึง 18-30% นอกจากนีอ้าจพบมะเร็งหรือการคัง่ของ
เลือดในสว่นของ Mullerian remnants ได้  
การวนิิจฉัย 

สว่นใหญ่ได้รับการวนิิจฉยัโดยบงัเอิญขณะท าการผา่ตดัรักษาภาวะ cryptorchidism หรือ inguinal hernia หรือ 
ระหวา่งการท า laparotomy เพ่ือหาสาเหตภุาวะ infertility  

การวนิิจฉยัแยกโรค  

- กรณีท่ีผู้ป่วย male phenotype ร่วมกบั Mullerian structure พบในกลุม่โรค mixed gonadal dysgenesis, ovotesticular 
DSD หรือ 46XX, male ซึ่งอาจต้องอาศยัการตรวจ chromosome และ testicular biopsy  
- กรณีท่ีผู้ป่วย male phenotype ร่วมกบั bilateral non-palpable testes ควรท าการตรวจ karyotype, pelvic 
ultrasonography, serum testosterone/gonadotropins, anti-Müllerian hormone หรือ exploratory surgery 

โดยปกตริะดบั AMH ของเพศชายจะสงูจนถึงอาย ุ2 ปีและคอ่ยๆ ลดลง จนวดัไมไ่ด้เม่ือเข้าช่วง puberty ดงันัน้การวดั
ระดบั AMH อาจใช้แยกกลุม่ PMDS เป็นกลุม่ AMH gene mutation ซึ่งระดบั serum AMH จะต ่าหรือวดัไมไ่ด้ขณะท่ีกลุม่ 
AMHR2 mutation จะมีระดบั AMH ท่ีปกตหิรือสงู 
การรักษา  

ประกอบด้วยการผ่าตดั Mullerian remnants ออกร่วมกบั orchidopexy ควรท าก่อนอาย ุ2 ปี ขณะท่ี orchiectomy 
จะท าเม่ือไมส่ามารถดงึอณัฑะลงใน scrotum 
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