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เด็กหญิงไทย อายุ 5 ป 10 เดือน ภูมิลําเนาจังหวัดสระแกว 
อาการสาํคัญ กลืนลําบากมา 3 เดือน 
ประวตัปิจจบุนั  

3 เดือนกอนมาโรงพยาบาล มีอาการไอ เจ็บคอ หอบเหนื่อย ไป
โรงพยาบาลใกลบาน ไดรับการวินิจฉัยเปนหลอดลมอักเสบ  

มารดาใหประวัติเพ่ิมเติมวา มีอาการกลืนลําบาก กินขาวแลวตอง
หยุด 1-2 นาที เพราะติดท่ีบริเวณลําคอ กินน้ําไดปกติ ไมมีกลืนเจ็บ ไมมีไอ
หรือสําลักเวลากลืน ไมอาเจียน ไมมีไข อาการเปนมากข้ึนเรื่อย ๆ จึงไดรับ
การสงตัวมารักษาตอท่ีโรงพยาบาลรามาธิบดี 

1 ปกอนมาโรงพยาบาล มารดาสังเกตวากินไดนอยลง ไมมีน้ําหนัก
ลด 
 
ประวตัิสวนตวั 
โรคประจําตัว: หอบหืด ไมไดรับการรักษาตอเนื่อง ไมมียาพนประจํา ไป
โรงพยาบาลไดพนยาเวลามีอาการ เฉลี่ยทุก 3 - 4 เดือน 
เปนบุตรคนที 2/2 เกิดครบกําหนด ไมมีปญหาหลังเกิด 
มีพ่ีชายอายุ 9 ป ไมมีโรคประจําตัว 
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ไมมีประวัติแพยาหรืออาหาร ไมมียาท่ีใชเปนประจํา 
พัฒนาการสมวัย 

Physical examination 
• V/S BT 36.2˚C, HR 100/min, RR 20/min, BP 108/66 mmHg
• Body weight 16.2 kg (P25), height 111.3 cm (P50)
• GA: alert, good consciousness
• HEENT: no pallor, anicteric sclerae, no palpable lymph

node, normal oral mucosa
• CVS: normal S1, S2, no murmur
• RS: normal breath sound, no adventitious sounds
• Abdomen: no distension, normoactive bowel sound, soft, not

tender, liver and spleen not palpable, no palpable mass
• Neuro: grossly intact

Problem list 
1. Progressive esophageal dysphagia
2. Underlying disease: asthma

Differential diagnosis 
ตารางท่ี 1 การวินิจฉัยแยกโรคในผูปวยรายนี้  pth
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Discussion 
ภาวะ dysphagia โดยทั่วไปควรพิจารณาแยกวาความผิดปกติน้ันเกิดท่ี 

oropharyngeal phase หรือ esophageal phase ผูปวยรายน้ี ใหประวัตกิลืนติด
บริเวณ retrosternal area ไมมกีลืนแลวตดิที่คอ ไมมีอาหารคางท่ีคอหรือสําลกั จึง
คิดถึงความผิดปกตขิอง esophageal phase มากกวาและพบวามอีาการเปนมากขึ้น
เรื่อยๆ ลักษณะเปน progressive esophageal dysphagia โดยสาเหตุท่ีคิดถึง ไดแก 
structural obstruction, inflammation และ motility disorder (ตารางที ่1) 

จากประวัติเรื่องกลืนของแข็งติดมากกวาของเหลว ทําใหคิดถึงสาเหตุในกลุม 
structural obstruction มากที่สุด โดยโรคทีนึ่กถึงไดแก  

- esophageal stricture ซึ่งอาจเกิดตามหลัง inflammation process ได
เชน gastroesophageal reflux disease (GERD) หรือ esophagitis จาก
สาเหตุตางๆ

- esophageal mass แตพบไดนอยมากในเดก็
- esophageal duplication และ esophageal web นึกถึงนอยเน่ืองจาก

มักจะเปนตั้งแต congenital อาการควรจะดาํเนินมาตั้งแตอายุนอย อาจมี

Structural 
obstruction 

Inflammation Motility disorder 

- Esophageal
stricture
- Esophageal mass
- Esophageal
duplication
- Esophageal
web/ring

- Eosinophilic
esophagitis
- Gastroesophageal
reflux disease
- Pill-induced
esophagitis

- Achalasia
- Diffuse
esophageal spasm
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อาการตลอดเวลาหรือเปน intermittent และมักเปน non progressive 
symptom  

กลุมที่ 2 ที่พบไดบอยกวาคือ inflammation ไดแก eosinophilic esophagitis, 
GERD, pill-induced esophagitis โดยผูปวยกลุมน้ีอาจจะพบอาการกลืนลําบากหรือ
เจ็บรวมดวยไดจาก mucosal inflammation หรือหากเปนมากขึน้ก็อาจเกิด 
esophageal stricture ไดและสุดทายคือกลุม motility disorder แตเน่ืองจากผูปวย
กลุมน้ีมักมีอาการกลืนของแข็งหรือของเหลวลําบากไมไดตางกันชัดเจนจึงนึกถึง
นอยลง โดยใน achalasia อาจจะมีประวัติเดนเรื่อง regurgitation หรือ diffuse 
esophageal spasm อาจจะม ีchest pain รวมดวยได 

 
Initial investigations 
CBC: Hb 11.8 g/dL, hematocrit 36 %, WBC 11,070/cumm, 
neutrophils 58 %, lymphocytes 35 %, eosinophils 2.1 %, platelets 
465,000/cumm 
Electrolyte: Na 141, K 4.95, Cl 108, HCO3 20.9 mmol/L  
BUN 10, Cr 0.22 mg/dL 
UA: Sp.gr 1.009, pH 5, protein-negative, blood-negative, glucose-
negative, WBC 3-5 cells/HPF, RBC 15-20 cells/HPF 
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รูปที่ 1 Chest x-ray: soft tissue density mass at right hemithorax, not 
silhouette to right heart border 
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รูปที่ 2 Esophagogram: relatively stasis of barium mixture in the dilate mid to 
lower thoracic esophagus and delayed barium mixture passing through the 
caliber tapering and stretching of distal esophagus (about hiatal level) and 
EG junction. External compression at left-sided of the thoracic esophagus 
at T7-8 level and suspected filling defect at gastric fundus; probably due to 
the surround hypoattenuate lesion. 
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รูปที่ 3 Computed tomography (CT) of the chest and abdomen: long 
segment circumferential wall thickening mass involving entire esophagus-
gastric cardia. 
 
 

 
 
 
 

 การตรวจเพ่ิมเติมอ่ืนๆ ไดแก 
• chest x-ray พบ soft tissue density mass at right hemithorax, not 

silhouette to right heart border ทําใหสงสัยกลุม posterior mediastinal 
mass (รูปท่ี 1)  

• esophagogram พบ relatively stasis of barium mixture in the dilate mid 
to lower thoracic esophagus and delayed barium mixture passing 
through the caliber tapering and stretching of distal esophagus (about 
hiatal level) and EG junction รวมกับพบ external compression at left-
sided of the thoracic esophagus at T7-8 level and suspected filling 
defect at gastric fundus (รูปที ่2) จึงสงสัย mass lesion ที่อาจกดเบียด 
esophagus  

• CT chest with abdomen พบ long segment circumferential wall 
thickening mass involving entire esophagus-gastric cardia (รูปที ่3) จึง
นึกถึงกลุม esophageal tumor  
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ผูปวยไดรับการสองกลอง esophagoduodenoscope พบลักษณะ dilatation 
and tortuous esophagus ที่ตําแหนง middle to lower esophagus โดยไมพบ 
submucosal tumor ที่ชัดเจน จึงไดพิจารณาทํา endoscopic ultrasound พบ
ลักษณะ hypoechoic layer in esophagus, thickness varied in position, no 
definite capsule or endpoint และไดทาํ fine needle aspiration (FNA)  เพ่ือสง
ตรวจพยาธิวิทยา 
 ผล histological finding จาก esophageal FNA พบวาเขาไดกับ benign 
smooth muscle cell โดย immunohistochemical study พบ positive-SMA และ 
h-caldesmon ในขณะที่ไมพบการติดสีของ CD117, DOG1 และ S100 (รูปที่ 5) ที่
ใชในการแยกโรค leiomyomatosis จาก smooth muscle cell ชนิดอ่ืนๆ คือ 
gastrointestinal stromal tumor (GIST) และ nerve sheath tumor จึงเขาไดกับ
การวินิจฉัย diffuse leiomyomatosis  
 
Diagnosis: Esophageal leiomyomatosis 
 
Management: Partial esophagectomy for tumor removal with gastric pull-up 
procedure 
 
Gross esophagus 

• Diffuse circumferential muscular wall thickening 
• No mucosal lesion or distinct mass lesion 
• Prominent inner circular muscle wall thickening  
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Surgical histopathological report (Esophagus with EGJ and part of 
stomach, partial esophagectomy) 

• Diffuse muscular hypertrophy involves entire length of specimen from 
lower esophagus to cardia of stomach (12 cm in length and 2.3 cm in 
maximal thickness) 

• No dysplasia or malignancy 

     
 
Clinical course  

ขณะเตรียมผาตัด ไดตรวจปสสาวะ พบวา มี microscopic hematuria และ 
proteinuria 

UA: Sp.gr 1.009, protein 1+, WBC 3-5/HPF, RBC 15-20/HPF, dysmorphic 
RBC และพบวาหลังผาตัด 3 วัน มีไข ปสสาวะเปนสีนํ้าลางเน้ือ สงตรวจปสสาวะพบ 
Sp.gr 1.010, protein 4+, WBC 2-3/HPF, RBC >100/HPF, dysmorphic RBC 
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และ ไมพบเชื้อแบคทีเรียจากการเพาะเชื้อในปสสาวะจากผลดังกลาวบงบอกถึงความ
ผิดปกติของ glomerulus จึงไดสงตรวจผลเลือดเพ่ิมเติมเพ่ือหาสาเหตุของ 
hematuria และ proteinuria ดังน้ี 

• C3, C4: normal 
• ANA: negative 
• ASO titer <20 
• UPCR 5 mg/mmol 
• Serum albumin 2.75 

g/dL 
 

• Hearing test: normal 
• Eye examination: normal 
• Family history (ซึ่งพบความ

ผิดปกติไดในโรคทาง
พันธุกรรม เชน Alport 
syndrome) 
o ปฏิเสธโรคไต การไดยิน

หรือการมองเห็นผิดปกติใน
ครอบครวั 

o ผลตรวจปสสาวะของ บิดา 
มารดาและพ่ีชาย ปกติ 

 
จากผลการตรวจขางตน ไมพบสาเหตุที่อธิบายไดจึงไดสงตรวจ kidney biopsy 
พบวา 

• 9 glomeruli, no glomerular sclerosis  
• unremarkable capillaries, mesangium, tubules, interstitium, artery, no 

crescent  
• Electron microscopy: thin and focal thickened basement membrane 

with foci of duplication, diffuse foot process effacement of podocytes 
โดยลกัษณะดังกลาวบงบอกถึงความผิดปกตขิอง glomerular basement 

membrane ที่มีความจําเพาะตอกลุมอาการอัลพอรต (Alport syndrome) ที่เปนโรค
ทางพันธุกรรมที่มีความผิดปกติของ collagen type 4  และสามารถพบรวมกับ 
diffuse esophageal leiomyomatosis ไดบอย 
Definite diagnosis: Alport syndrome with diffuse esophageal 
leiomyomatosis 
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Progression 
หลังผาตดัผูปวยสามารถกินอาหารไดตามปกต ิไมมีกลืนตดิ ไมอาเจียน  
2 เดือนหลังผาตัดมีอาการคลื่นไสอาเจียน หลังกินอาหารไปประมาณ 15-20 นาที ดื่ม
นํ้าแลวจุกแนนที่คอ มอีาการทกุๆ 1-2 วัน จงึไดสงตรวจเพ่ิมเติมเพ่ือหา
ภาวะแทรกซอนที่อาจเกิดไดหลังการผาตดั 
 
Esophagogram 

• Focal luminal narrowing of anastomosis, lumen 1 x 0.7 cm with mild 
delayed passage of contrast 

 
 

จากผล esophagogram พบวามี stricture ของ esophagogastric 
anastomosis จึงไดรับการสองกลอง esophagoduodenoscope พบ 
esophagogastric anastomosis stricture จึงไดรับการรักษาโดย CRE ™ ( 
controlled radial expansion ) Balloon Dilatation หลังจากน้ันไดนัดติดตามอาการ
และผลขางเคียงจากการผาตัดหลอดอาหาร รวมถึงนัดตรวจตา หู เปนประจําทุกป 
และนัดติดตามปสสาวะเปนระยะ เพ่ือประเมนิอาการของ Alport syndrome  
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รูปนี้ก็จน่าจะตัดออกได้ค่ะ



 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Diffuse esophageal leiomyomatosis 
เปนลักษณะของเน้ืองอกของกลามเน้ือเรยีบบริเวณหลอดอาหาร ซึ่งมักพบ

บริเวณ 2 ใน 3 ของสวนลางของหลอดอาหารโดยจะทําใหเกิดอาการผิดปกติของ
หลอดอาหาร เชน กลนืติด อาเจียนหลังกินอาหาร ปวดทองบริเวณใตลิ้นป  เปนตน
นอกจากน้ียังทําใหเกดิอาการผิดปกตินอกหลอดอาหารได เชน หลอดลมอักเสบเรื้อรัง 
หายใจลําบาก ไอ หายใจเสียงดัง เปนตน โดยมีพบรวมกับอาการแสดงอ่ืน ที่ไมได
เกิดจาก diffuse esophageal leiomyomatosis เชน ปสสาวะเปนเลือด รอยละ 62 
ปสสาวะเปนฟอง รอยละ 40 และวินิจฉัยวาเปนกลุมอาการอัลพอรต (Alport 
syndrome) ประมาณรอยละ 58(1) 

กลุมอาการอัลพอรต เปนโรคทางพันธุกรรมที่มีความผิดปกติของ collagen 
type 4 ซึ่งเปนสวนประกอบของ basement membrane เกิดจากความผดิปกติของ
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ยีน COL4A3, COL4A4, และ COL4A5 ซึง่มีการถายทอดทางพันธุกรรมไดท้ังแบบ 
X-linked recessive ที่สัมพันธกับยีน COL4A5 และ autosomal recessive และ 
autosomal dominant ซึ่งสัมพันธกับยีน COL4A3 และ COL4A4(2) อยางไรก็ตามมี
การศึกษาพบวาสามารถพบ de novo mutations ได โดยพบในผูหญิงมากกวาผูชาย
อยางมีนัยสําคัญ โดยผูปวยที่พบ diffuse leiomyomatosis รวมดวยไมไดบงบอกถึง
พยากรณโรคที่แยลงกวาผูปวยที่ไมพบ(3) โดยจะมีอาการที่พบบอยตั้งแตอายุนอยคือ 
อาการทางไต เชน ปสสาวะเปนเลือด หรือปสสาวะเปนฟอง แตอยางไรกต็ามสามารถ
พบความผดิปกติของระบบอ่ืนๆ(2) ไดดังแสดงในตารางท่ี 2 

 
ตาราง 2 Clinical manifestations of Alport syndrome(2)  

Organs Clinical manifestations Median age 
onset (years) 

Kidneys Recurrent hematuria  
Proteinuria  
Chronic kidney disease or end-
stage renal disease 

4.5  
6  

25  

Eyes 
 

Anterior lenticonus 
Maculopathy  
Corneal endothelial vesicles  
Bilateral posterior subcapsular 
cataracts 

 
11  

Ears Bilateral sensory neural hearing 
loss 

11  

Vessels Aneurysms of the thoracic and 
abdominal aorta 

Male < 40  

Esophagus Diffuse leiomyomatosis  3  
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Tracheobronchial 
tree 
Clitoris 

  

 
อาการแสดงของกลุมอาการอัลพอรต ในแตละระบบ อาจไมสามารถตรวจพบ

ไดตั้งแตแรก (ตารางที่ 2) โดยอาการทางไตจะพบไดบอยที่สุด โดยมีอายุเฉลี่ยที่จะ
ตรวจพบปสสาวะเปนเลือด และปสสาวะเปนฟองที่อายุ 4.5 ป และ 6 ปตามลําดบั และ
พบภาวะไตวายไดที่อายุเฉลี่ย 25 ป ที่พบรวมกับ diffuse leiomyomatosis เปน
อาการที่พบไดนอยมาก โดยสามารถพบไดตั้งแตอายุนอยคือ 3 ป และมกัไมพบใน
เด็กที่อายุมากกวา 13 ปขึ้นไป (3)  
 ทั้งน้ีการรักษาและการติดตามผูปวยมีความสําคัญเปนอยางมาก โดยวิธีการ
รักษาหลักคือการทํา esophageal resection รวมกับการทํา reconstruction 
method เชน gastric transposition, gastric tube reconstruction หรือ colonic 
loop bypass เปนตน ทั้งน้ีจะตองตดิตามอาการใกลชิด เน่ืองจากพบอาการแทรก
ซอนหลังผาตัดได โดยพบ esophageal stricture รอยละ 20, esophageal leakage 
รอยละ 16 และพบวากลับมามีอาการซ้ําจนตองไดรับการผาตดัซ้าํ ประมาณรอยละ 
16 นอกจากน้ัน อาจพบอาการแทรกซอนอ่ืนรวมดวย รอยละ 4-8 เชน gastric outlet 
syndrome, colonic herniation through the hiatus, esophageal perforation, 
new esophagogastric fistula, new esophageal diverticulum และ dumping 
syndrome เปนตน(1)   
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