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Osteopetrosis เป็น โรค ถ่าย ทอด ทาง พันธุ กรรม ที่
พบ ไม่ บ่อย เกิด จาก ความ ผิด ปกติ ของ เซลล์ osteoclast
ใน การ ย่อย สลาย กระดูก ก่อ ให้ เกิด ความ ไม่ สมดุล ระหว่าง
การ สร้าง และ การ ย่อย สลาย กระดูก ผล ทำให ้มี ความ หนา
แน่น ของ กระดูก เพ่ิม ข้ึน อย่าง ผิด ปกติ แบ่ง osteopetro-
sis  ได้ เป็น 3 กลุ่ม จาก ลักษณะ การ ถ่าย ทอด ทาง พันธุ
กรรม ร่วม กับ อาการ แสดง ทาง คลินิก ได้แก่ infantile or
malignant  autosomal recessive osteopetrosis,
intermediate  autosomal recessive osteopetrosis
และ  autosomal dominant osteopetrosis1 ใน ผู้ป่วย
กลุ่ม ของ infantile autosomal recessive osteopetro-
sis  มี อาการ รุน แรง ที่ สุด อุบัติ การณ์ ของ โรค ที่ แท้ จริง ยัง
ไม่ ทราบ แน่ ชัด แต่ จาก การ ศึกษา พบ ว่า อุบัติ การณ์ เฉลี่ย
ประมาณ 1 คน ต่อ ประชากร 300,000 คน2 และ พบ ว่า

ประเทศ คอสตาริกา มี อุบัติ การณ์ สูง กว่า ประเทศ อื่น คือ
3.4 คน ต่อ ประชากร 100,000 คน3 ใน ประเทศ ไทย พบ มี
รายงาน บ้าง ประปราย4,5 การ วินิจฉัย ผู้ป่วย ใน กลุ่ม นี้
อาศัย ประวัติ การ ตรวจ ร่างกาย ผล ตรวจ ทาง ห้อง ปฏิบัติ
การ เบ้ืองต้น และ ภาพ ถ่าย ทาง รังสี เน่ือง จาก เป็น โรค ท่ี พบ
ไม่ บ่อย จึง อาจ ทำให้ แพทย์ ผู้ รักษา ไม่ ได้ คิดถึง โรค นี้ ใน
เบื้องต้น

รายงาน ผู้ป่วย
เด็กชาย ไทย อายุ 8 เดือน ภูมิลำเนา จงัหวดั ตาก มา

รับ การ รักษา ที่ โรงพยาบาล มหาราช นคร เชียงใหม่ โดย
ได้รับ การ ส่ง ต่อ จาก โรงพยาบาล ศูนย์ ด้วย เรื่อง ซีด และ
เกร็ด เลือด ต่ำ ผู ้ป ่วย ได้ร ับ การ รักษา ครั ้ง แรก ที ่
โรงพยาบาล จังหวัด ขณะ อายุ 2 เดือน เนื่อง จาก มารดา
สังเกต ว่า ซีด ร่วม กับ คลำ ได้ ก้อน แข็ง ใน ท้อง แพทย์ ตรวจ
พบ มี ตับ และ ม้าม โต ร่วม กับ เกร็ด เลือด ต่ำ จึง ส่ง ไป รักษา
ต่อ ท่ี โรงพยาบาล ศูนย์ ผู้ป่วย ได้รับ การ ตรวจ ไข กระดูก แต่

รายงาน ผู้ป่วย
Infantile Autosomal Recessive Osteopetrosis

รวี ทวี ผล,  พิมพ์ ลักษณ์ เจริญ ขวัญ,ภัทรา ธน รัตนา กร, เก วลี อุณจักร*และ  ปัญจะ กุล พงษ์
หน่วย โลหิต วิทยา, * หน่วย ต่อม ไร้ ท่อ และเมตา บอ ลิ สม ภาควิชา กุมาร เวช ศาสตร์ คณะ แพทยศาสตร์ มหาวิทยาลัย เชียงใหม่

บท คัด ย่อ  :  ผู้ป่วย เด็กชาย ไทย อายุ 8 เดือน มา โรงพยาบาล ด้วย เร่ือง ซีด และ เกร็ด เลือด ต่ำ ต้ังแต่ อายุ 2 เดือน พัฒนาการ
ช้า ตรวจ ร่างกาย พบ ศีรษะ โตก ว่า ปกติ ตา โปน ท้ัง สอง ข้าง ตับ ม้าม โต มาก ได้รับ การ วินิจฉัย เป็น infantile autosomal
recessive osteopetrosis จาก ลักษณะ ทาง คลินิก ผลสเมียร์เลือด พบ ภาวะ leukoerythroblastosis  และ ผล ภาพ ถ่าย
ทาง รังสี ท่ี เข้า ได้ กลุ่ม โรค น้ี พบ ไม่ บ่อย แต่ วินิจฉัย ได้ ไม่ ยาก โดย อาศัย ผล การ ตรวจ ร่างกาย การ ตรวจสเมียร์เลือด และ ลักษณะ
ของ ภาพ ถ่าย รังสี ของ กระดูก ท่ี จำเพาะ แพทย์ ควร นึก ถึง กลุ่ม โรค น้ี ใน ผู้ป่วย เด็ก ท่ี มี อาการ ซีด เกร็ด เลือด ต่ำ ตับ ม้าม โต และ
มี ความ ผิด ปกติ ของ ระบบ ประสาท และ พัฒนาการ
Key Words : Osteopetrosis Rickets  Hepatosplenomegaly
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ได้ เนื้อ ไข กระดูก น้อย ไม่ สามารถ ประเมิน ได้ การ ตรวจ
อัลตรา ซาวด์ช่อง ท้อง พบ ตับ ม้าม โต เล็ก น้อย และ ไม่ พบ
ความ ผิด ปกติ อ่ืน ๆ  ผู้ป่วย ได้รับ การ ติด ตาม การ รักษา เป็น
ระยะ ๆ  จน อายุ 6 เดือน พบ ศีรษะ มี ขนาด โต ขึ้น ตรวจ
ร่างกาย พบ กระหม่อม หน้า โป่ง ตึง ตรวจ เอกซเรย์ คอม-
พิวเตอร์ สมอง ผล ปกติ 1 เดือน ต่อมา พบ ว่า มี จุด เลือด
ออก ตาม ลำตัว มาก ข้ึน จึง ส่ง มา รับ การ รักษา ท่ี โรงพยาบาล
มหาราช นคร เชียงใหม่

ตรวจ ร่างกาย แรก รับ เป็น เด็กชาย ไทย รู้สึก ตัว ดี
สัญญาณ ชีพ อยู่ ใน เกณฑ์ ปกติ น้ำหนัก 5.9 กก. ความ ยาว
65 ซม. (weight for age 72%, height for age 97%,
weight for height 78%) เส้น รอบ วง ศีรษะ 47 ซม.
(>97th percentile) กระหม่อม หน้า ขนาด 4 x 5 ซม. ไม่
โป่ง ตึง ซีด ไม่ เหลือง ตา โปน ท้ัง สอง ข้าง ปอด และ หัวใจ
ปกติ ตับ และ ม้าม โต ต่อม น้ำ เหลือง คลำ ไม่ ได้ ตรวจ ทาง
ระบบ ประสาท พบ ความ ตึง ตัว ของ กล้าม เนื้อ แขน และ ขา
เพ่ิม ข้ึน เล็ก น้อย

ผู้ป่วย เป็น บุตร คน เดียว คลอด ครบ กำหนด น้ำหนัก
แรก คลอด 2,900 กรัม เป็น หวัด บ่อย มี น้ำ มูก ไหล เร้ือ รัง
พัฒนาการ ช้า ปัจจุบัน ยัง ไม่ พลิก คว่ำ และ นั่ง ไม่ ได้ บิดา
และ มารดา เป็น ชาว ไทย ภูเขา ไม่ มี ประวัติ แต่งงาน ใน เครือ
ญาติ ปฏิเสธ ประวัติ โรค เลือด ใน ครอบครัว

การ ตรวจ ทาง ห้อง ปฏิบัติ การ พบ CBC : Hb 6.9 g/
dL,  Hct 20%, corrected WBC 29,512 /mm3, my-
elocyte  1%, metamyelocyte 7%, band 21%, neu-
trophils  33%, lymphocytes 36%, monocytes 1%,
eosinophil  1%, nucleated red cell 23/ 100 WBC,
platelets  32,000 /mm3, MCV 98 fL, MCH 34 pg,
MCHC 35 g/dL, RBC 2.0x106/mm3, RDW 24%.
Reticulocyte count 21.4% แสดง ลักษณะ ของ เม็ด เลือด
ในสเมยีรเ์ลือด ของ ผูป้ว่ย ดัง รปู ที่ 1

BUN 2, Cr 0.3 mg/dL, Na 137, K 4.4, Cl 112,
HCO-3 18 mEq/L, Ca 9.2 (8.8-10.8), PO4 2.5 (3.8-
6.5), Mg 1.98 mg/dL (1.6-2.6), alkaline phos-

phatase  860 u/L (145-420), parathyroid hormone
133.8 pg/mL (9-65)

แสดง ภาพ ทาง รังสี ของ กะโหลก ศีรษะ และ กระดกู ช้ิน
ยาว ของ ผู้ป่วย ดัง รูป ที่ 2

CT brain และ orbit พบ bifrontal parenchymal
atrophy with associated prominence extraaxial
CSF space, unremarkable of the optic canals,
calvarial  thickening as well as skull base and
facial  bones

ผู้ป่วย ได้รับ การ วินิจฉัย เป็น infantile autosomal
recessive  osteopetrosis with rickets ได้รับ การ รักษา
โดย การ เติม เม็ด เลือด แดง และ เกร็ด เลือด เป็น ระยะ ๆ 
ตรวจ การ มอง เห็น และ การ ได้ ยิน ผล ปกติ ส่วน ปัญหา
rickets ได้ ให้ วิตามิน ดี ขนาด 500,000ยูนิต เป็น เวลา 5
วัน พบ ว่า ไม่ ตอบ สนอง ต่อ การ รักษา จาก ผล ตรวจ ทาง

รูป ที่ 1 สเมียร์เลือด ของ ผู้ป่วย พบ ลักษณะ ของ
leukoerythroblastosis
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ชีวเคมี จึง หยุด การ ให้ วิตามิน ดี และ ตรวจ ภาพ ทาง รังสี ซ้ำ
ไม่ พบ การ เปล่ียน แปลง ผู้ป่วย ไม่ สามารถ รักษา โดย stem
cell transplantation และ ได ้กลบั ไป รบั การ รกัษา ตอ่ ที่
โรงพยาบาล ศูนย์

วิจารณ์
ผูป้ว่ย ราย น้ี มา พบ แพทย ์ด้วย เรือ่ง ซีด เกรด็ เลือด ตำ่

และ ต่อมา พบ ว่า ศีรษะ โต ข้ึน ช่วง แรก ได้รับ การ รักษา ตาม
อาการ โดย การ เติม เม็ด เลือด แดง และ เกร็ด เลือด ร่วม กับ
ตรวจ ทาง ห้อง ปฏิบัติ การ แต่ ยัง ไม่ ทราบ การ วินิจฉัย จึง ส่ง
ต่อ ผู้ป่วย มา รับ การ ตรวจ เพิ่ม เติม

การ ตรวจ ร่างกาย ท่ี โรงพยาบาล มหาราช นคร เชียงใหม่
พบ ว่า ซีด รูปร่าง เล็ก ไม่ สม วัย ศีรษะ โต ตา โปน ท้ัง สอง ข้าง
ตับ ม้าม โต ร่วม กับ ความ ตึง ตัว ของ กล้าม เน้ือ แขน และ ขา

เพิ่ม ขึ้น เล็ก น้อย เมื่อ พิจารณา จาก ประวัติ การ ตรวจ
ร่างกาย และ ผล การ ตรวจ ทาง ห้องปฎิบัติ การ เบื้องต้น
สามารถ ให้ การ วินิจฉัย เป็น infantile autosomal reces-
sive  osteopetrosis ซึ่ง ยืนยัน ด้วย ลักษณะ การ เปลี่ยน
แปลง ของ กระดกู จาก ภาพ รังสี ส่วน ใหญ ่ของ ผู้ป่วย กลุ่ม
น้ี มัก แสดง อาการ ตัง้แต ่ขวบ ป ีแรก ของ ชีวติ โดย มี อาการ
และ อาการ แสดง ได้ หลาย ๆ   ระบบ ดังนี้6

อาการ ทาง ระบบ โลหิต วิทยา ผู้ป่วย ส่วน ใหญ่ จะ มี
ภาวะ ไข กระดูก ล้มเหลว เน่ือง จาก ความ ผิด ปกติ ของ การ
สร้าง โพรง ไข กระดูก โดย มี อาการ ซีด ติดเช้ือ ง่าย จาก ความ
ผิด ปกติ ของ การ สังเคราะห์ superoxide จุด เลือด ออก
ตาม ลำตัว ตับ และ ม้าม โต จาก extramedullary hemato-
poiesis  ซ่ึง บาง คร้ัง มี ภาวะ hypersplenism ร่วม ด้วย
ผล เส มียร์เลือด จะ พบ ลักษณะ leukoerythroblastosis

รูป ที่ 2 ภาพ ถ่าย รังสี ของ กระ โหลกและ กระดูก พบ generalized osteosclerosis with a bone within bone
appearance. Diffuse metaphyseal flaring and cupping and prominent costochondral junctions
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ผู้ป่วย ที่ มี อาการ ซีด ตั้งแต่ อายุ น้อย กว่า 3 เดือน ร่วม กับ
ตอ้ง เตมิ เลือด บอ่ย ๆ  บง่บอก วา่ พยากรณ ์โรค ไม ่ดี

อาการ ทาง ระบบ กระดกู และ ข้อ เป็น ผล จาก การ งอก
ผิด ปกติ ของ กระดูก เช่น โครง กะโหลก ศีรษะ ผิด ปกติ โดย
พบ เป็น แบบ macrocephaly และ frontal bossing  ได้
บ่อย อาการ คัด จมูก เรื้อ รัง จาก ความ ผิด ปกติ ของ โพรง
กระ ดูก ไซนสัรอบ โพรง จมกู กระดกู เปราะ หัก ง่าย  บาง
ราย มี ปัญหา ทาง ทันตกรรม เช่น ฟัน ขึ้น ช้า ฟัน ผุ บ่อย มี
การ ติดเช้ือ ของ กระดูก ขา กรรไกร ล่าง บ่อย เน่ือง จาก มี ความ
ผดิ ปกต ิของ เส้น เลือด ทีม่า หลอ่ เล้ียง

อาการ ทาง ระบบ ประสาท7 เกิด จาก การ กด ทับ เส้น
ประสาท สมอง จาก การ งอก ของ กระดูก ผิด ปกติ ความ ผิด
ปกติ ท่ี พบ บ่อย ท่ี สุด เป็น ด้าน การ มอง เห็น ได้แก่ partial
or complete  blindness, nystagmus, strabismus,
proptosis  and limited extraocular movements
เป็นต้น นอก จาก นี้ อาจ พบ อาการ จาก การ กด ทับ ใน เส้น
ประสาท สมอง คู่ ที่ 1-8 ส่วน การ กด ทับ ใน เส้น ประสาท
สมอง คู่ ที่ 9-12 พบ ได้ น้อย ผู้ป่วย บาง ราย พบ ว่า มี
พัฒนาการ ช้า ร่วม ด้วย โดย มี ความ สัมพันธ์ กับ หลาย ๆ
ปัจจัย เช่น ความ รุน แรง ของ ความ ผิด ปกติ ของ การ มอง
เห็น ความ ผิด ปกติ ทาง กาย อื่น ๆ  เป็นต้น

อาการ ทาง ระบบ ต่อม ไร้ ท่อ  ได้แก่5 ภาวะ กระดูก อ่อน
(rickets) เกิด จาก ความ ไม่ สมดุล ใน การ ควบคุม ระดับ
แคลเซียม และ ฟอสฟอรัส บาง ราย อาจ มา ด้วย อาการ ของ
neonatal hypocalcemia8-10 ผล การ ตรวจ ทาง ห้อง
ปฏิบัติ การ ท่ี พบ ได้แก่ ภาวะ แคลเซียม ต่ำ ภาวะ ฟอสเฟต
ต่ำ ภาวะ alkaline phosphatase สูง เป็นต้น พบ ว่า การ
รักษา ภาวะ กระดกู อ่อน ใน ผู้ป่วย osteopetrosis ทำให้
คุณภาพ ชีวิต ของ ผู้ป่วย ดีขึ้น ใน ด้าน เพิ่ม activity เพิ่ม
ความ อยาก อาหาร ลด อาการ irritability และ ป้องกัน
การ ติดเชื้อ ของ ทาง เดิน หาย ใจ

การ วินิจฉัย อาศัย จาก ประวัติ และ ตรวจ ร่างกาย โดย
เฉพาะ กลุ่ม ท่ี มี อาการ รุน แรง ต้ังแต ่อายุ น้อย จะ มี ลักษณะ

หน้า ตา สังเกต ได้ ง่าย คือ ศีรษะ โต หน้าผาก โหนก และ ตา
โปน ภาพ ถ่าย ทาง รงัส ีเปน็ ส่ิง สำคัญ ที ่ช่วย ใน การ วนิิจฉยั
โดย พบ ลักษณะ increase bone density, loss of nor-
mal  corticomedullary differentiation, and a bone
in  bone appearance (endobone)6 การ ตรวจ ไข
กระดูก ไม่ มี ความ จำเป็น ใน การ วินิจฉัย โรค น้ี แต่ ถ้า ได้รับ
การ ตรวจ ไข กระดูก ก็ มัก ได้ ประวัติ ว่า ดูด เน้ือ ไข กระดูก ไม่
ค่อย ได้ เนื่อง จาก เนื้อ ไข กระดูก จะ แน่น มาก

การ รักษา ใน ปัจจุบัน ท่ี ดี ท่ี สุด คือ การ ปลูก ถ่าย เซลล์ ต้น
กำเนิด เม็ด เลือด (stem cell transplantation) ทำให้
คุณภาพ ชีวิต ของ ผู้ป่วย ดีขึ้น อาการ ทาง โลหิต วิทยา และ
กระดูก เปล่ียน แปลง ดีข้ึน แต่ ไม่ ช่วย ให้ การ มอง เห็น ท่ี เสีย
ไป แล้ว กลับคืน ใน ประเทศ ไทย มี รายงาน ความ สำเร็จ ของ
การ ทำ allogeneic matched sibling bone marrow
transplantation เป็น ราย แรก เม่ือ ปี  พ.ศ. 254111 ส่วน
การ รักษา อื่น ๆ  เช่น corticosteroids, high dose
calcitriol  และ interferon γ ทำให ้ผู้ป่วย มี อาการ ดีข้ึน
ชั่วคราว เท่านั้น12-16

 พยากรณ์ โรค ใน กลุ่ม น้ี ไม่ ดี ส่วน ใหญ่ ของ ผู้ป่วย มัก เสีย
ชีวิต ใน ช่วง อายุ 1-2 ปี เนื่อง จาก ภาวะ ไข กระดูก ล้มเหลว
และ การ ติดเช้ือ อย่าง รุน แรง ยกเว้น แต่ ผู้ป่วย ท่ี ได้รับ การ
ปลูก ถ่าย เซลล์ ต้น กำเนิด เม็ด เลือด ที่ พบ ว่า พยากรณ์ โรค
ดีขึ้น6

สรุป
ผู้ป่วย เด็ก อายุ 8 เดือน มา พบ แพทย์ ด้วย เรื่อง ซีด

เกร็ด เลือด ต่ำ การ ตรวจ ร่างกาย พบ ศีรษะ โต กว่า ปกติ ตา
โปน ท้ัง สอง ข้าง ตับ ม้าม โต ได้รับ การ วินิจฉัย เป็น infan-
tile  autosomal recessive osteopetrosis ซ่ึง จะ เห็น ว่า
การ วินิจฉัย ทำ ได้ ไม่ ยาก โดย เฉพาะ การ ตรวจ ร่างกาย เป็น
ส่ิง ท่ี ช่วย ช้ีนำ ใน การ วินิจฉัย อย่าง มาก ดังน้ัน แพทย์ ผู้ รักษา
ควร คิดถึง โรค น้ี ด้วย ถ้า ตรวจ ร่างกาย พบ ลักษณะ ผิด ปกติ
ดัง กล่าว
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Abstract  :  An 8 month-old boy presents with anemia and thrombocytopenia since two months of age.
Physical  examination reveals macrocephaly, bilateral proptosis and marked hepatosplenomegaly.  Pe-
ripheral  blood smear shows leukoerythroblastosis.  A diagnosis of infantile autosomal recessive osteo-
petrosis  is made based on characteristic clinical findings, peripheral blood morphology and character-
istic  radiograph  findings of osteopetrosis and rickets.   Osteopetrosis is an uncommon entity, however
easily  diagnosed  by clinical, peripheral blood smear findings and bone radiographs.   Clinicians should
consider  this condition in children who present with anemia, thrombocytopenia, hepatosplenomegaly
and neurodevelopmental  abnormalities.
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