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ภาวะ Congenital adrenal hyperplasia (CAH) เป็นความผิดปกติท่ีเกิดจากภาวะพร่องเอนไซมใ์น

ขั้นตอนการผลิด Cortisol  

สาเหตุหลกัของภาวะ CAH  ไดแ้ก่การขาดเอนไซม ์21-hydroxylase พบไดม้ากกวา่ 90% ของเคส CAH 

และสาเหตุท่ีพบรองลงมา ไดแ้ก่การขาดเอนไซม ์11β-hydroxylase พบได ้5-8% ของเคส CAH (1) 

อุบติัการณ์พบได ้1 ใน 100,000 live births(2) CAH เป็นความผดิปกติทางพนัธุกรรม มีการถ่ายทอดแบบ 

autosomal recessive trait(3) 

Pathophysiology of 11β-hydroxylase deficiency(3,4,5) 

ภาวะพร่องเอนไซม ์11β-hydroxylase ท าใหมี้การลดการเปล่ียนแปลงของ 

1. 11-deoxycorticosterone (DOC) to corticosterone 

2. 11-deoxycortisol to cortisol 

ตามแผนภาพท่ี 1(3) 

 



เน่ืองจากมีระดบั cortisol ลดต ่าลง ท าใหมี้ loss of negative cortisol feedback ท าใหมี้การเพิ่มการหลัง่ 

adrenocorticotropin (ACTH) เพิ่มสูงข้ึน 

Clinical presentation(2,3,5) 

อาการแสดงหลกัของภาวะพร่องเอนไซม ์11β-hydroxylase คือการมี Virilization และ Hypertension 
การพฒันาอวยัวะเพศภายนอกของเพศหญิง จะไดรั้บผลกระทบตั้งแต่อยูใ่นครรภ ์เน่ืองจากทารกจะมี fetal 
adrenal androgens มากเกินไป เป็นผลให ้อวยัวะเพศภายนอกของเพศหญิงจะแสดงออกเป็น ambiguous 
genitalia (female pseudohermaphroditism) ในทุกเคส 

 หลงัคลอด การท่ีมีการสร้าง adrenal androgen มากเกินไปเป็นผลใหเ้กิด premature and inappropriate 

secondary sexual characteristics ทั้งในเด็กผูช้ายและเด็กผูห้ญิง ท าใหมี้การเติบโตของ penile และ clitoris เพิ่ม

มากข้ึน มีขนรักแร้ ขนหวัหน่าว ขนท่ีหนา้ เพิ่มข้ึน มีสิว เสียงแหบใหญ่ และมี skeletal growth อยา่งรวดเร็ว ถา้

ไม่ไดรั้บการรักษา epiphyseal plate จะปิดก่อนถึงเวลา (early epiphyseal plate maturation) ท าใหมี้รูปร่างเต้ีย 

(short adult stature) 

 ภาวะความดนัโลหิตสูง (Hypertension) พบไดบ้่อย แต่นอ้ยกวา่ภาวะ virilization ซ่ึงภาวะความดนั

โลหิตสูงน้ี เกิดจากการท่ีร่างกายมี overproduction ของ Deoxycorticosterone (DOC) ซ่ึงจดัเป็น less potent 

mineralocorticoid ท าใหเ้กิดภาวะเกลือคัง่ (salt retention) และมีความดนัโลหิตสูงตามมา 

 โดยทัว่ไป ความดนัโลหิตสูงมกัจะตรวจพบในช่วง childhood หรือ adolescence โดยภาวะความดนั

โลหิตสูงน้ีไม่สัมพนัธ์กบัระดบัของความรุนแรงของการเกิด virilization 

 นอกจากน้ีการท่ีมี overproduction ของ DOC ท าใหมี้การกดการสร้าง Renin และลดการสร้าง 

Aldosterone ท าให้ตรวจพบ hypokalemia, low plasma renin และ hypoaldosterone 

 Diagnostic steroid pattern of 11β-hydroxylase deficiency(2,3,4,5) 

 การท่ีมีระดบั ACTH สูงข้ึนอยา่งต่อเน่ืองซ่ึงเป็นการตอบสนองจากการท่ีร่างกายมีระดบั cortisol ท่ีต  ่าลง 

เป็นผลใหมี้การสร้างและการหลัง่ steroid ท่ีเป็นสารตั้งตน้ของ enzyme 11β-hydroxylase ไดแ้ก่ 11-

Deoxycorticosterone (DOC), 11-Deoxycortisol, 17α-hydroxyprogesterone (17-OHP) และมีการเปล่ียนเป็น     

Δ4-androstenedione เพิ่มข้ึน สุดทา้ยมีระดบั Testosterone สูงข้ึน 



สามารถตรวจพบ tetrahydro-11-deoxycortisol (THS) และ Tetrahydrodeoxycorticosterone (THDOC) 
ทางปัสสาวะไดร้ะดบัสูง เน่ืองจาก THS และ THDOC เป็น metabolites หลกัของ 11-Deoxycortisol และ DOC 
นอกจากน้ีสามารถตรวจพบระดบั 17-ketosteroids สูงข้ึนในปัสสาวะ ซ่ึงแสดงถึงการท่ีมีระดบัของ adrenal 
androgens เพิ่มสูงข้ึน 

 Management of 11β-hydroxylase deficiency(2,3) 

 ใหก้ารรักษาดว้ย Glucocorticoid เพื่อกดการหลัง่ DOC และลดระดบั ACTH ใหก้ลบัมาอยูใ่นเกณฑ์

ปกติ และระดบั plasma renin activity กลบัมาอยูใ่นเกณฑ์ปกติ ในเคสส่วนใหญ่ระดบัความดนัโลหิตสามารถ

กลบัมาอยูใ่นเกณฑป์กติได ้

 เป้าหมายในการรักษา เพื่อทดแทนการขาด steroids โดยไม่ท าใหเ้กิด glucocorticoid excess จากการ

รักษา ป้องกนัการเกิด virilization มีการเจริญเติบโตอยา่งเหมาะสม และ protecting potential fertility 

 หลงัการรักษา ระดบั serum DOC ถา้ลดลงอยูใ่นเกณฑป์กติ เป็นตวับ่งช้ีวา่ใหก้ารรักษาอยา่งเหมาะสม 

 ในผูป่้วยท่ีมีระดบัความดนัโลหิตสูงมานานก่อนท่ีจะไดรั้บการวนิิจฉยั การใหย้าลดความดนัโลหิตใน

กลุ่ม spironolactone, Calcium channel blockers หรือ amiloride  อาจจะช่วยลดระดบัความดนัโลหิตได ้

 การผา่ตดั reconstructive ของอวยัวะเพศภายนอก สามารถท าไดโ้ดยศลัยแพทยท่ี์มีประสบการณ์ดา้นน้ี

โดยเฉพาะ 

 Molecular genetics of 11β-hydroxylase deficiency(1,2,3) 

 ตรวจพบ  mutation ของ CYP11B1 gene อยูบ่นโครโมโซม 8  ประมาณ 40 กิโลเบส จาก highly 

homologous aldosterone synthase gene (CYP11B2)  

 CYP11B1-inactivating mutations จะมีการกระจายอยูใ่น coding region ของ 9 exon แต่พบเป็นกลุ่ม 

mutation clusters ท่ีต  าแหน่ง exons 2,6,7 และ 8 ไดบ้่อย 

 Prenatal diagnosis and treatment of 11β-hydroxylase deficiency(3,6) 

 การตรวจ genotyping ของ CYP 11B1 gene จาก fetal DNA เป็นวธีิการท่ีดีท่ีสุดในการวนิิจฉยั 11β-

hydroxylase deficiency ของทารกในครรภ ์



 การใหย้า Dexamethasone 20 mcg/kg/day (แบ่งให ้3 เวลา) ในมารดาขณะตั้งครรภท่ี์ทราบการวนิิจฉยั

ของ fetus วา่เป็น 11β-hydroxylase deficiency จะเกิดประโยชน์เม่ือใหก่้อนอายคุรรภ ์8 สัปดาห์ และถา้ตรวจ

พบวา่เป็น ทารกในครรภเ์พศหญิง ให้รับประทานยา dexamethasone ต่อเน่ืองจนคลอด  

 สรุป 

 11β-hydroxylase deficiency CAH เป็นความผดิปกติของการเกิด mutation ท่ี CYP11B1 gene ซ่ึงการ

พร่องเอนไซม ์11β-hydroxylase เป็นผลใหมี้การสร้าง cortisol ลดลง มีระดบั ACTH เพิ่มสูงข้ึน ท าใหมี้ 

overproduction ของ steroid precursors มีการเพิ่มข้ึนของ 11-deoxycortisol, 11-Doc, และ androgens เพิ่มสูงข้ึน 

ท าใหแ้สดงอาการทางคลินิก เป็น virilization และความดนัโลหิตสูง 
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