
Interesting case (Congenital hepatic fibrosis, CHF/ARPKD) 
A 6-year-old boy with upper GI bleeding  

 
พ.ญ. บศุรา เจริญวฒัน์  
รศ. เพ็ญศรี โควสวุรรณ 

โรงพยาบาลศรีนครินทร์ มหาวิทยาลยัขอนแก่น 
 

เด็กชายไทย อาย ุ6 ปี ภมูิล าเนา จ. ขอนแก่น 
อาการส าคัญ อาเจียนเป็นเลือดสด มา 1 ชัว่โมง 
ประวัตกิารเจบ็ป่วยปัจจุบัน 
        2 สปัดาห์ก่อนมา ร.พ. เป็นไข้หวดั ไอ น า้มกู ได้ยา amoxicillin, paracetamol (รับประทานเม็ดละ 
500 มิลลกิรัม ครัง้ละ ½ เม็ด 1-2 เม็ดตอ่วนั) ไม่ได้กินยากลุม่ NSAID 
        1 วนัก่อนมา ร.พ. ผู้ ป่วยบน่วา่ปวดท้องบริเวณรอบ ๆ สะดือ ไมมี่ถ่ายด า ไมมี่ตวัเหลืองตาเหลือง ไมมี่
เลือดออกผิดปกติท่ีใด  
        1 ชัว่โมง ก่อนมา รพ. ถ่ายด า 2  ครัง้ สียางมะตอย ปริมาณ 1 แก้วน า้ตอ่ครัง้ มีอาการอาเจียนเป็น
เลือดสดและลิม่เลือด ปริมาณ 100 มล. ไม่ปวดท้อง มีคลื่นไส้และเวียนศีรษะ ไป รพ.ชมุชน ได้รับการท า 
nasogastric irrigation ยงัมีเลือดออกตลอด จงึสง่ตวัมา   

 
ประวัตอิดีต  
เกิดครบก าหนด น า้หนกัแรกเกิด 3,400 กรัม ไมไ่ด้ใสส่ายสวนสะดือ  
ปฏิเสธประวตัติิดเชือ้ทางเดินน า้ดี ตดิเชือ้ในช่องท้องเป็น ๆ หาย ๆ โรคหวัใจ ประวตัิเลือดออกง่าย กลืน
อาหารล าบาก กลืนสารกดักร่อน  
ปฏิเสธประวตัแิพ้อาหารและโปรตีนนมววั 
ได้รับวคัซีนครบตามเกณฑ์ 
พฒันาการปกต ิผลการเรียนปานกลาง 
 

ประวัตคิรอบครัว 
ปู่ เป็นวณัโรคปอด รักษาครบ 6 เดือน ขณะนีแ้ข็งแรงด ี
พี่สาวอาย ุ16 ปี เป็นไตวายเรือ้รัง รักษาโดยการกินยา ไมไ่ด้ฟอกไต 
ปฏิเสธโรคอ่ืนๆในครอบครัวและโรคทางพนัธุกรรม  
ปฏิเสธการแตง่งานในเครือญาต ิ
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Pedigree 

 
 
ตรวจร่างกาย 
Vital signs: BT 37.7 0C, PR 150/min, RR 30/min, BP 105/59 mmHg  
BW 20 kg (P 50-75), height 115 cm (P 50) 
GA: pale conjunctivae, anicteric sclerae 
Heart and lungs: normal 
Abdomen: palpable liver 3 cm BRCM and 2 cm at epigastrium, firm consistency, spleen 1 cm, 
                  no superficial vein dilatation, no ascites 
Extremities: no petechiae, no ecchymosis 
Neurological examination: grossly intact  
 

Initial investigations 
CBC: Hb 7.8 g/dL, Hct 24.4 %, MCV 79.5 fL, RDW 14.7%, WBC 17,620/cu mm(N 77.3, L 15.7, 
         M 5.8, E 0.5, B 0.7%), platelets 251,000/cu mm 
Coagulogram:  PT 13.3 sec, PTT 35.4 sec, INR 1.12 

BUN/ Cr 24.7/0.27 mg/dL; Na 140, K 3.7, Cl 107, HCO3 18.7 mmol/L; Ca 8.1, P 4.1, Mg 2 mg/dL, 

lactate 31.2 mg/dL, DTX 97 mg/dL 
LFT: TB/ DB 0.2/0.1 mg/dL, AST/ALT 20/38, ALP 148, GGT 23 U/L, albumin/globulin 3/1.6 g/dL 
 
 
Problem lists: 

1. Upper gastrointestinal bleeding  
2. Hepatoslenomegaly 
3. Family history of pulmonary tuberculosis and renal disease 
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การวินิจฉัยแยกโรคที่เป็นสาเหตขุอง Upper gastrointestinal bleeding in children(1) 

1. Peptic ulcer disease 
2. Stress induced Gastritis 
3. Mallory-Weiss tears 
4. Reflux esophagitis 
5. Vascular malformation 
6. Esophageal/ gastric varices 

 

สาเหตขุอง Esophageal/ gastric varices (portal hypertension)(2)  

 

Anatomic level Disorder 
Extrahepatic disorders Venous obstruction  

Splenic vein thrombosis  
Portal vein thrombosis/cavernous transformation 
Budd–Chiari syndrome  
Inferior vena cava obstruction 

Intrahepatic disorders Biliary tract disease  
Extrahepatic biliary atresia  
Cystic fibrosis  
Choledochal cyst  
Sclerosing cholangitis  
Intrahepatic cholestasis syndromes  
Alagille syndrome  
Byler disease  
Bile duct hypoplasia  
Congenital hepatic fibrosis  
Caroli disease 

Hepatocellular disease Autoimmune hepatitis  
Hepatitis B and C  
Wilson disease  
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α1-antitrypsin deficiency  
Glycogen storage disease type IV  
Toxins  
Ethanol 
Methotrexate  
6-Mercaptopurine  

Miscellaneous Chronic congestive heart failure  
Arteriovenous fistula  
Splenomegaly 

 

 

Esophagogastroduodenoscopy 1st time 
 
Finding 
Oropharynx: normal 
Esophagus: esophageal varices grade 2, 2 sites, EGJ 25 cm from incisor 
Stomach: gastric varice at fundus x 1 site (GOV 2), erythema and congested gastric mucosa 
Duodenum: no duodenal varice, normal duodenal mucosa 
Procedure: glue injection to GV 0.5 mL 
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Abdominal color doppler sonography (CDS) 
The study reveals atrophy of the right lobe, with hypertrophy of caudate lobe and left lobe of the 
liver. Coarse heterogenous echo of the liver with increased periportal echogenicity is present. 
Overall findings are suggestive of liver cirrhosis. No intra-or extra-hepatic bile duct dilatation is 
shown. Thick wall gallbladder contains no stone. 
CDS of the portal system was performed. The main portal vein, right portal vein and right 
hepatic vein are patent without filling defect in the CDS study. Reverse flow of the portal vein is 
detected. Normal respirophasic wave form of the portal vein and triphasic wave form of the 
hepatic vein are observed. The hepatic artery shows normal waveform, acceleration time and 
restrictive index. 

 
 

 

Renal ultrasonography 
- Relatively enlarged size and multiple small cystic lesions which vary in size scattered at cortex 
and medulla of both kidneys are shown. 
- Loss of normal corticomedullary junction of bilateral kidneys is seen. 
- The right and left kidney are measured 9.9x4.5x5.1 cm and 9.4x4.3x4.8 cm, respectively.  
- No renal calculi or hydronephrosis is observed. No perirenal fluid is shown.  
All of the findings are suggestive of autosomal recessive polycystic kidney disease (ARPKD) pth
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MRCP 
- Mild intrahepatic duct dilatation at both hepatic lobes 

 

Liver pathology:  
• Communicating biliary ectasia, suggestive of remodeling of ductal plate of intrahepatic 

bile duct in fibrotic background. 

 
 

Esophagogastroduodenoscopy 2nd time 
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Congenital hepatic fibrosis 

and autosomal recessive polycystic kidney disease (CHF/ARPKD) 

     CHF/ARPKD เป็นโรคในกลุม่ fibrocystic liver diseases(2) หรือ hepatorenal fibrocystic diseases(3) 

โดยพบประมาณ 1: 20,000 ตอ่การเกิดมีชีพ(4)  เป็นความผิดปกติของ cilia (ciliopathy) โดยเกิดจาก 

mutation ของยีน PKHD1 ซึง่แสดงออกทัง้ท่ีตบัและไต(5) เป็นตวัโรคและอาการแสดงเช่น 
 

อาการทางไต ท าให้เกิด fusiform dilatations of the renal collecting duct เกิดเป็นโรคท่ีพบบอ่ยได้แก่ 
autosomal recessive polycystic kidney disease (ARPKD) และ autosomal dominant polycystic 
kidney disease (ADPKD) 
 

อาการทางตบั ท าให้เกิดโรค เช่น  
- Isolated CHF (iCHF) เกิดจาก ductal plate malformation (DPM) ท าให้ตรวจพบลกัษณะทาง

พยาธิตบัท่ีมีลกัษณะจ าเพาะได้แก่ bland portal fibrosis, hyperproliferation of interlobular 
bile ducts within the portal areas with variable shapes and sizes of bile ducts โดยท่ีเนือ้
ตบัโดยรอบยงัปกติอยู ่ไม่มีความผิดปกติของอวยัวะอ่ืนร่วมด้วย 

- CHF/ARPKD เป็น CHF ท่ีพบร่วมกบั ARPKD 
- Caroli disease จะพบ multiple segmental cystic dilatations of the intrahepatic bile ducts 
- Caroli syndrome เป็นโรคท่ีพบ Caroli’ s disease ร่วมกบั CHF 

โดยทัง้ Caroli disease และ Caroli syndrome มกัจะพบความผิดปกติของไตร่วมด้วย โดยสว่นใหญ่เป็น 
ARPKD และ ADPKD 
 

การตรวจร่างกายและการตรวจทางห้องปฏิบัตกิารของอาการทางตบั สรุปดงัตาราง(6, 7) 
Physical examination Investigations 

• Liver: enlarged and firm with a 
prominent left lobe  

• Portal hypertension: splenomegaly 
• Cholangitis: jaundice 

 

• CHF (uncomplicated): normal liver 
function test 

• Portal hypertension: 
thrombocytopenia, neutropenia 

• Cholangitis: elevated TB/DB, GGT 
and ALP 

• Renal: BUN/ Cr 
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อาการและอาการแสดงของ CHF ได้แก่  (5,6,8) 

- Portal hypertensive CHF ซึง่พบได้บอ่ยท่ีสดุ ผู้ ป่วยจะมีอาการอาเจียนเป็นเลือดจากเส้นเลือด
ขอดบริเวณหลอดอาหาร (esophageal varices) ม้ามโต (splenomegaly) แล้วท าลายเม็ดเลือด
ขาวและเกลด็เลือด (hypersplenism, leukopenia, and thrombocytopenia) โดยภาวะ portal 
hypertension นีเ้กิดจาก fibrous band ไปกดเบียด portal vein รวมถึงความผิดปกตขิอง portal 
vein เองด้วย (anomaly in the branching pattern of the portal vein) 

- Cholangitis CHF มกัจะมาด้วย น า้ดีคัง่ตบั (cholestasis) และติดเชือ้ทางเดินน า้ดซี า้ ๆ 

(recurrent cholangitis) 

- Mixed type จะพบทัง้ portal hypertension และ cholangitis 

 
 

การวินิจฉัยท าได้โดย(4, 6, 9) 

 
1. Imaging studies 
- Hepatobiliary system: ultrasonography (US) / color doppler US, MRI / MRCP 

 
Ultrasonography (US) จะพบลกัษณะ (A) coarsened liver parenchymal echotexture,       
(B) thickened periportal space (fibrosis), and (C) hepatic cyst   
US Doppler (D) จะพบลกัษณะ เส้นเลือดจ านวนมากท่ีบริเวณ porta hepatis คล้ายกบั 
cavernomatous transformation 
MRCP (E) พบลกัษณะ ท่อน า้ดีในและนอกตบั โป่งพองคล้ายสร้อยไข่มกุ 
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    Kidneys: US/ CT/ MRI  

 
     US ไตมีขนาดโตขึน้ พบ cyst ขนาดเลก็ (microcyst) ท่ีบริเวณ renal medulla จนกระทัง่ถึงบริเวณ 
renal cortex ในกรณีท่ีตวัโรคเป็นรุนแรง 
 

2. Liver pathology 
จะพบลกัษณะท่ีจ าเพาะคือ dilated irregularly branching bile ducts, ductal plate malformation, and 
prominent portal fibrosis โดยเนือ้ตบับริเวณรอบ ๆ มีลกัษณะปกต ิ

 
 

3. Genetic mutation analysis: PKHD1 gene mutations and polymorphism 
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การรักษา แบง่ตามลกัษณะอาการ ได้แก่(8) 

Portal hypertension  

- Medical: non-selective beta blocker (propranolol) 

- Endoscopic ligation, sclerotherapy 

- Portosystemic shunt 
Cholangitis and sepsis 

- Antibiotics and biliary drainage 
Transplantation 

- Single organ/ combined transplantation  
 
 

ประวัตคิรอบครัว 
 (เพิ่มเตมิ) 
พี่สาว 26/6/57 (13 ปี) มีอาการปวดจกุแน่นท้อง ตรวจร่างกายพบตบัโต 

• Hb 10.8 g/dL, Hct 34.4 %, WBC 9,800/cu mm (N 44, L 40, M 6%),  
platelets 504,000/cu mm 

• BUN/ Cr 23/0.9 mg/dL 
• TB/DB 0.8/0.7 mg/dL, AST/ALT 32/16, ALP 253 U/L, albumin/globulin 4.2/4.2 g/dL  
 
US abdomen 26/6/57 (13 ปี) 
- Heterogenous echogenicity of liver parenchyma without abnormal focal lesion. IHD and 

CBD are not dilated. Numerous intraparenchymal hyperechoic foci and multiple cystic 
lesions in both kidneys. 

- 15/9/2557 (15 ปี) 
o ARPKD with CKD stage 3, GFR 32 mL/min/1.73 m2 

- 1/8/60 (16ปี) 
o BUN/ Cr 28/2.1 mg/dL, GFR 30 mL/min/1.73 m2 

- US abdomen and KUB 
- บดิา (32 ปี): normal liver parenchyma 
- มารดา (31 ปี): normal liver parenchyma 
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