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Klinefelter syndrome (KS) เปน ความ ผิด ปกติ
ของ male sexual differentiation ที่ พบ ได บอย ที่ สุด
โดย มี อุบัติ การณ ประมาณ 1 ใน 800 ของ เพศ ชาย
ลกัษณะ ทัว่ ไป จะ พบ hypogonadism รวม กบั มี karyo-
type  เปน 47 XXY1 ผูปวย KS ม ีโอกาส เกดิ มะเรง็ หลาย
ชนิด เชน มะเร็ง ตอม ลูก หมาก มะเร็ง เตา นม มะเร็ง เม็ด

เลือด ขาว มะเร็ง ตอม น้ํา เหลือง มะเร็ง ปอด reticulum
cell  sarcoma  และ germ cell tumor สําหรับ germ
cell  tumor มกั จะ ม ีลกัษณะ ของ malignant เปน ชนดิ
extragonadal และ มกั จะ แพร กระจาย ไป ยงั อวยัวะ ตางๆ
ตัง้แต เริม่ วนิจิฉยั germ cell tumor ชนดิ pure chorio-
carcinoma  พบ ใน extragonadal germ cell tumor
บอย กวา testicular germ cell tumor และ ม ีพยากรณ
โรค ไม ด ี2-5 รายงาน นี ้จะ กลาว ถงึ ผูปวย เดก็ KS ซึง่ มา ดวย
ปญหา pure choriocarcinoma ที่ แพร กระจาย ไป ยัง
อวยัวะ ตางๆ ซึง่ พบ ได ไม บอย

รายงาน ผูปวย
Choriocarcinoma และ Klinefelter Syndrome

รัชฏะ ลํา กูล ขวัญ ใจ ธน กิจจา รุ* ไพบูลย ปุญญฤทธิ์** กิตติ ตอ จรัส
ไตร โรจน ครุธเวโช และ ทิพย ศรี ไพศาล
หนวย โลหิต วิทยา กอง กุมาร เวช กรรม โรงพยาบาล พระ มงกุฎ เกลา; * หนวย ตอม ไร ทอ กอง กุมาร เวช กรรม โรงพยาบาล พระ มงกุฎ เกลา;
** ภาควิชา พยาธิ วิทยา วิทยาลัย แพทยศาสตร พระ มงกุฎ เกลา

บท คดั ยอ:  รายงาน ผูปวย เดก็ชาย ไทย อายุ 13 ป มา รบั การ รกัษา ดวย อาการ ไอ เปน เลอืด ปวด ศรีษะ และ ตุม ใต ผวิ หนงั
ประมาณ  2 สปัดาห กอน มา โรงพยาบาล ตรวจ รางกาย และ ตรวจ ทาง หอง ปฏบิตั ิการ พบ ซดี และ กอน เนือ้ งอก กระจาย ตาม
ผวิ หนงั ปอด สมอง และ กระดกู karyotype  ของ เซลล จาก ไข กระดกู พบ 47,XXY เขา ได กบั Klinefelter syndrome
(KS)  ผล ทาง พยาธ ิวทิยา ของ กอน ใต ผวิ หนงั พบ cytotrophoblast และ syncytial trophoblastic giant cells ระดบั
beta-human chorionic gonadotropin (β -HCG) = 6,384 mI.U./mL เขา ได กบั choriocarcinoma ผูปวย ไดรบั
การ รักษา ดวย ยา เคมี บําบัด หลาย ชนิด รวมกัน และ มี อาการ ดีขึ้น pure choriocarcinoma เปน primary germ cell
tumor ที ่พบ ได ประมาณ รอยละ 15 ของ extragonadal germ cell tumor และ ประมาณ รอยละ 30 ของ germ cell
tumor  ที ่พบ ใน Klinefelter syndrome รายงาน นี ้เสนอ ให เหน็ ถงึ ความ เกีย่วของ ของ nonseminomatous subtype
ของ  germ cell tumor กบั ผูปวย เดก็ Klinefelter syndrome และ ทบทวน บทความ ฟนฟ ูทาง วชิา การ ตางๆ เกีย่ว กบั
การ พบ extragonadal germ cell tumor ใน ผูปวย โรค นี้
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รายงาน ผูปวย
ผูปวย เด็กชาย ไทย อายุ 13 ป ภูมิลําเนา จังหวัด

สมทุรสาคร ถกู สง ตวั มา ดวย เรือ่ง ไข ไอ เปน เลอืด ปวด
ศรีษะ ออน เพลีย และ น้ําหนัก ลด 5 กิโลกรัม เปน มา 2
สปัดาห กอน มา โรงพยาบาล ประวตั ิใน อดตี ผูปวย แขง็แรง
ดี ไม ม ีประวตั ิวณั โรค ใน ครอบครวั ตรวจ รางกาย แรก รบั
T = 39.5 ํC, RR= 30/min, PR=90/min, BP=120/
70  mmHg, น้ําหนัก 39 กิโลกรัม (percentile  ที่ 50-
75)  สวน สูง 158 เซนติเมตร (percentile  ที่ 90-97)
รูปราง ผอม ซีด ไม เหลือง ไข สูง พบ กอน กระจาย ใต ผิว
หนัง ทั่ว ไป ขนาด เสน ผา ศูนย กลาง ประมาณ 0.5-1
เซนติเมตร บริเวณ หลัง ตอน บน ฟง ปอด พบ เสียง หาย ใจ
ลดลง รวม กบั fine crepitation ทัง้ สอง ขาง คลาํ ตบั และ
มาม ไม ได ตรวจ รางกาย ทาง ระบบ ประสาท อยู ใน เกณฑ
ปกติ ตรวจ รางกาย อืน่ ๆ   ปกติ

การ ตรวจ ทาง หอง ปฏบิตั ิการ
CBC: Hb 9.7 g/dL, Hct 30%; MCV 75 fL,

MCH  25 pg. White blood cell count 10.6x109/L,
PMN 84%, L 10%, M 5%, E1%, platelet count
344x109/L, BUN = 6.2 mmol/L, Creatinine = 75
µmol/L,  Liver function test: albumin 35 g/L,
globulin  40 g/L, total bililubin 19  µmol/L, direct
bililubin 6 µmol/L, ALT 59 U/L, AST 41 U/L,
alkaline  phosphatase 380 U/L ภาพ รงัส ีทรวง อก พบ
Large superior mediastinal mass และ diffuse
nodular  soft tissue shadows of various size ที่
ปอด ทัง้ สอง ขาง เขา ได กบั pulmonary metastasis ( รปู
ที่ 1) ภาพ เอกซเรย คอมพิวเตอร ของ ปอด และ สมอง พบ
multiple enhancing nodulesที่ ปอด ทั้ง สอง ขาง และ
intracranial nodules with perifocal low density
บรเิวณ parietal region ดาน ซาย ตาม ลาํดบั ( รปู ที่ 2)
ultrasound บริเวณ ชอง ทอง พบ ตับ โต เล็ก นอย ไม พบ
กอน ใน ตับ bone scan พบ increased uptake ใน

รปู ที่ 1 ภาพ รงัส ีทรวง อก แรก รบั ของ ผูปวย พบ วา มี dif-
fuse  nodular soft tissue shadow กระจาย ทั่ว ไป ที่
ปอด ทัง้ สอง ขาง

รปู ที่ 2 ภาพ เอกซเรย คอมพิวเตอร บริเวณ ชอง อก ( บน)
และ สมอง ( ลาง) พบ multiple enhancing nodules
ที่ปอด ทั้ง สอง ขาง และ intracranial nodules with
perifocal low density บรเิวณ parietal ใน สมอง ดาน
ซาย ตาม ลาํดบั
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กระดกู ทัว่ รางกาย การ ตรวจ ไข กระดกู อยู ใน เกณฑ ปกติ
ไม พบ เซลล ที่ ผิด ปกติ และ karyotype  ของ เซลล จาก ไข
กระดูก แสดง 47, XXY เขา ได กับ Klinefelter syn-
drome  ระดับ beta-human chorionic gonadotro-
pin  (β-HCG) = 6,384 mI.U./mL (< 5 mI.U./mL)
alpha- fetoprotein (α-fetoprotein) = 0.605 mg/mL
(0-7.5 mg/mL) ผล ทาง พยาธิ วิทยา ของ ก้อน ใต้ ผิว หนัง
พบ เซลล มะเร็ง แทรก เขา ไป ใน เนื้อ เยื่อ และ ทอ น้ํา เหลือง
ลักษณะ เซลล เปน cytotrophoblasts และ syncytial
trophoblastic giant cells ตดิ สี HCG staining ( รปู
ที่ 3) เขา ได กบั pure choriocarcinoma

การ ดําเนิน โรค
แรก รบั ผูปวย ม ีไข สงู หาย ใจ เรว็ ปวด ศรษีะมาก ตอมา

ม ีไอ เปน เลอืด รวม กบั ม ีภาวะ ระบบ ทาง เดนิ หาย ใจ ลมเหลว

ได ใส ทอ ชวย หาย ใจ และ ใช เครื่อง ชวย หาย ใจ ให ยา
ปฏชิวีนะ  ให การ รกัษา ประคบัประคอง รวม ทัง้ การ รกัษา
โดย ใช ยา เคม ีบาํบดั รวมกนั ดงันี้ carboplatin 600  mg/
m2/day วนัที่ 1, bleomycin 15 unit/m2/day วนัที่ 2,
VP-16  (etoposide) 100 mg/m2/day วันที่ 1-3, ทุก
3สัปดาห หลัง ไดรับ ยา เคมี บําบัด ชุด แรก ผูปวย ตอบ
สนอง ตอ การ รักษา ดี ไม มี ไอ เปน เลือด สามารถ หยุด ใช
เครือ่ง ชวย หาย ใจ ได ภาย ใน 1 สปัดาห ปวด ศรีษะลดลง
อาการ ดขีึน้ และ สามารถ กลบั บาน ได

 วจิารณ
KS หรอื XXY syndrome เปน กลุม อาการ ที ่พบ ได

ประมาณ 1:500-1:1000 ของ เด็ก แรก คลอด เพศ ชาย
ประกอบ ดวย ความ ผิด ปกติ คือ ตัว สูง ปญญา ออน เล็ก
นอย  มี เตา นม แบบ เพศ หญิง อัณฑะ เล็ก มี ปญหา

รปูที ่ 3 ผลทางพยาธวิทิยาของเซลลจากกอนใตผวิหนงับรเิวณหลงัพบวาเซลลมะเรง็แทรกเขาไปในทอน้าํเหลอืงในชัน้
ใตผวิหนงั (3ก) มลีกัษณะเปนเซลล cytotrophoblast และ syncytial trophoblastic giant cell (3ข) ซึง่ตดิสี
HCG-staining (3ค)
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พฤติกรรม  พบ อุบัติ การณ ของ การ เกิด มะเร็ง ใน KS สูง
กวา คน ทัว่ ไป ประมาณ 2.7 เทา ซึง่ พบ บอย ระหวาง อายุ 15-
30 ป จาก รายงาน ที ่ผาน มา สวน ใหญ ผูปวย มะเรง็ ที ่พบ รวม
กบั KS มกั จะ ปรากฏ อาการ ของ มะเรง็ เมือ่ อาย ุยาง เขา สู วยั
ผูใหญ เปน มะเรง็ เตา นม ตอม ลกู หมาก ปอด และ me-
diastinum  มี รายงาน อุบัติ การณ ของ มะเร็ง ใน เด็ก KS
เพิม่ ขึน้ โดย พบ acute lymphoblastic leukemia, B-
lineage  non-hodgkin’s lymphoma, retinoblas-
toma  และ rhabdomyosarcoma6

Extragonadal germ cell tumor เปน มะเรง็ ที ่พบ
ได นอย กวา รอยละ 10 ของ germ cell tumor แต พบ ได
มาก ถึง รอยละ 25 ของ มะเร็ง ที่ พบ ใน KS โดย ทั่ว ไป มัก
พบ บรเิวณ mediastinum และ retroperitonium แต
อาจ พบ ได บริเวณ pineal gland ตอม ธัยมัส กระเพาะ
อาหาร ปอด และ ตอม ลกู หมาก 7-9 ผูปวย ชาย ที ่เปน me-
diastinal  germ cell tumor พบ KS รวม ดวย ถึง
รอยละ 84 นอก จาก นี ้รายงาน สวน ใหญ เกีย่ว กบั intrac-
ranial  germ cell tumors พบ ใน KS มี ไม บอย โดย มี
รายงาน นอย กวา 20 ราย ผูปวย เด็ก ราย นี้ พบ มี การ
กระจาย  ของ มะเรง็ ไป ยงั อวยัวะ ตางๆ  หลาย ระบบ เมือ่ แรก
วนิจิฉยั เชน ปอด สมอง ผวิ หนงั และ mediastinum ซึง่
พบ ได ไม บอย รวม ทัง้ อาการ แสดง ของ KS ใน ผูปวย ยงั ไม
ชดัเจน พบ เพยีง ลกัษณะ สวน สงู ทีม่า กก วา 90 percen-
tile  ของ วยั เดยีว กนั รวม กบั karyotype ของ เซลล จาก
ไข กระดกู แสดง 47, XXY ซึง่ เขา ได กบั KS ตาม ปกต ิแลว
อาการ และ อาการ แสดง ของ KS ใน วยั เดก็ จะ ยงั ไม ชดัเจน
จน กวา ผูปวย เขา สู วยั หนุม หรอื วยั ผูใหญ

เมื่อ ศึกษา ถึง ลักษณะ ทาง histology ของ extra-
gonadal  germ cell tumor พบ วา ม ีหลาก หลาย รปูแบบ
พบ ทัง้ mixed elements เชน teratoma รวม กบั yolk
sac  tumor หรอื choriocarcinoma หรอื อาจ มา ดวย
pure  choriocarcinoma คลาย ผูปวย ราย นี้ ฉะนัน้ การ
ได ชิ้น เนื้อ เพื่อ ทราบ ชนิด ของ เซลล ที่ ถูก ตอง จึง มี ความ
สาํคญั ใน การ พจิารณา การ รกัษา และ การ พยากรณ โรค10-11

โดย ทัว่ ไป pure choriocarcinoma พบ ได นอย มาก ใน
testicular  germ cell tumor ใน ทาง กลบั กนั เซลล ชนดิ
นี ้พบ ได ประมาณ รอยละ 10 ของ extragonadal germ
cell  tumor ทัง้ หมด และ เปน เซลล ที ่พบ บอย มาก ถงึ รอยละ
30 ใน extragonadal germ cell tumor ที ่พบ รวม กบั
KS  เหตผุล ที่ testicular germ cell tumor กลุม semi-
noma  พบ ได นอย กวา ยงั ไม เปน ที ่กระจาง แต เซลล ใน ระยะ
embryo  ที ่หยดุ การ เคลือ่นที ่ไป ตาม urogenital ridge
ม ีแนว โนม ที ่จะ เจรญิ ไป เปน เซลล มะเรง็ ตาม อวยัวะ ตางๆ
ที่ ไม ใช gonad นอก จาก นั้น ectropic dysgenetic
germ  cell ที ่ผดิ ปกต ิหรอื embryonic hormone ที ่ผดิ
ปกติ อาจ มี อิทธิพล ตอ การ เกิด มะเร็ง ใน KSได ใน อดีต
ผูปวย ทีม่า ดวย มะเรง็ กลุม นี ้จะ เสยี ชวีติ ใน เวลา ที ่รวด เรว็
แต ภาย หลงั จาก ม ีการ นาํ ยา เคม ีบาํบดั หลาย ชนดิ ที ่ประกอบ
ดวย สตูร ที ่มี cisplatin มา รกัษา รวม กบั การ ผา ตดั ทาํให
ผูปวย ม ีอตัรา การ รอด ชวีติ เพิม่ จาก รอยละ 41 เปน รอยละ
60-70   ใน บาง รายงาน12  เนือ่ง จาก มะเรง็ กลุม นี ้พบ ไม มาก
และ ม ีความ หลาก หลาย ใน ยา เคม ีบาํบดั ที ่ใช รกัษา อตัรา การ
รอด ชีวิต จึง แตก ตางกัน ไป ใน แต ละ สถาบัน ผูปวย ราย นี้
ไดรบั การ รกัษา ดวย ยา เคม ีบาํบดั 3 ชนดิ คอื cisplatin,
bleomycin  และ VP-16   ใน ระยะ แรก เนื่อง จาก อาการ
ผูปวย คอน ขาง หนัก และ ไม สามารถ ทํา การ ผา ตัด ได การ
ตอบ สนอง ตอ ยา ด ีอยาง เหน็ ได ชดั ผูปวย สามารถ ฟน คนื
ได ใน เวลา  2-3 สปัดาห และ ไม ตอง ใช การ ผา ตดั รวม ใน การ
รกัษา อยางไร ก ็ตาม ผู รายงาน ตอง ตดิ ตาม ผล การ รกัษา ใน
ระยะ ยาว ตอไป

สรปุ
ได รายงาน ผูปวย เดก็ Klinefelter syndrome 1 ราย

ที่มา ดวย ปญหา pure choriocarcinoma กระจาย ไป
หลาย อวยัวะ ซึง่ พบ ได ไม บอย ถงึ แมวา pure choriocar-
cinoma  จะ เปน มะเรง็ ที ่ม ีพยากรณ โรค ไม คอย ด ีแต ผูปวย
ราย นี ้ตอบ สนอง ด ีตอ การ รกัษา ดวย combination che-
motherapy  ที ่ประกอบ ดวย cisplatin
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Abstract: A 13-year-old boy presented with diffuse metastatic pure choriocarcinoma at central
nervous system, lung and skin nodules. No primary testicular tumor was found. The patient’s bone
marrow  cell karyotype was 47, XXY which is consistent with Klinefelter syndrome. The patient was
treated  with combination chemotherapy and responded well.  Pure choriocarcinoma, although rare
as  primary germ cell tumor, can be found about 15% of extragonadal germ cell tumor and 30% of
germ cell tumors in Klinefelter syndrome (KS).  The literature review confirms the association of germ
cell  tumors of nonseminomatous subtype and young median age group KS patient.  The finding of
extragonadal  germ cell tumors in KS patientis also discussed.
Key Words :  Klinefelter syndrome  Choriocarcinoma
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