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Southeast Asian Ovalocytosis (SAO) เปน โรค
หนึง่ ใน กลุม ของ Hereditary Elliptocytosis ม ีชือ่ เรยีก
ตางๆ เชน Melanesian Elliptocytosis หรอื Stoma-
tocytic  Elliptocytosis โรค นี้ ถาย ทอด ทาง พันธุ กรรม
แบบ  autosomal dominant สวน ใหญ พบ ใน แถบ
ประเทศ  มาเลเซยี ฟลปิปนส อนิโดนเีซยี และ ภาค ใต ของ
ประเทศ ไทย1 ความ ชกุ ของ โรค ที ่ภาค ใต ของ ประเทศ ไทย
ประมาณ รอยละ 32

สาเหต ุของ โรค เกดิ จาก การ กลาย พนัธุ ของ ยนี AE1
(anion exchanger 1) บน โครโมโซม คู ที่ 17 โดย ยนี นี ้ทาํ

หนาที่ ควบคุม การ สราง โปรตีน ชื่อ band 3 ซึ่ง เปน สวน
ประกอบ ที่ สําคัญ ของ โครง สราง เยื่อ หุม เซลล เม็ด เลือด
แดง  (red cell membrane cytoskeleton) และ
basolateral  membrane ของ type Aintercalated
cells  of renal collecting duct ใน ไต3,4

การ กลาย พันธุ ของ ยีน AE1 ที่ ทําให เกิด SAO นั้น
สวน ใหญ เกดิ จาก การ ขาด หาย ไป ของ นวิคล ีโอ ไทด จาํนวน
27 เบส ระหวาง โค ดอน ที่ 400-408 สง ผล ให กรดอะม ิโน
9 ตวั ขาด หาย ไป สวน นอย เกดิ จาก การ กลาย พนัธุ เฉพาะ
จดุ ของ ยนี (point mutation) ที ่ตาํแหนง เบส แรก ของ โค
ดอน 56 (K56E) ซึ่ง เรียก วา Memphis I polymor-
phism3,4

 ผูปวย SAO ชนิด heterozygous มัก ไม มี อาการ
และ อาการ แสดง ทาง คลนิกิ สวน นอย อาจ ม ีอาการ ซดี เลก็

ไดรับ ตน ฉบับ 18 กันยายน 2548 ให ลง ตี พิมพ 5 ตุลาคม 2548
ตองการ สาํเนา ตน ฉบบั กรณุา ตดิ ตอ นพ. รวี ทว ีผล ภาควชิา กมุาร เวช -
ศาสตร  คณะ แพทยศาสตร  มหาวทิยาลยั เชยีงใหมอ. เมอืงจ. เชยีงใหม
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รายงาน ผูปวย
Southeast Asian Ovalocytosis with
Distal Renal Tubular Acidosis

รวี ทวี ผล, พิมพ ลักษณ เจริญ ขวัญ,ภัทรา ธน รัตนา กร และปญจะ กุล พงษ
หนวย โลหติ วทิยา ภาควชิา กมุาร เวช ศาสตร คณะ แพทยศาสตร มหาวทิยาลยั เชยีงใหม

บท คดั ยอ: ผูปวย เดก็ชาย ไทย อายุ 1 ป 9 เดอืน   มา โรงพยาบาล ดวย เรือ่ง ทอง เสยี และ เลอืด เปน กรด หลงั การ รกัษา โดย
ให สาร น้ํา ทาง เสน เลือด รวม กับไบคารบอเนต ชนิด รับประทาน แลว เลือด ยัง คง เปน กรด การ ตรวจ รางกาย พบ ภาวะ
ทพุโภชนาการ  ซดี ตรวจ พบ ปสสาวะ เปน ดาง ทัง้ ๆ   ที ่รางกาย ม ีเลอืด เปน กรด ไดรบั การ วนิจิฉยั เปน distal renal tubular
acidosis  ลกัษณะ ทาง คลนิกิ และ ผล ภาพ ทาง รงัส ีเขา ได กบั โรค กระดกู ออน และ พบ nephrocalcinosis ผล เส มยีรเลอืด
เขา ได กบั ภาวะ Southeast Asian Ovalocytosis (SAO)   หลงั ไดรบั การ รกัษา ดวยไบคารบอเนต รบัประทาน ขนาด สงู
ผูปวย ตอบ สนอง ตอ การ รกัษา ด ีโดย ม ีน้าํหนกั ตวั เพิม่ ขึน้ อาการ ซดี นอย ลง และ ภาวะ เลอืด เปน กรด หาย ไป ดงันัน้ ผูปวย
ที ่ไดรบั การ วนิจิฉยั วา เปน distal renal tubular acidosis ควร คดิถงึ ภาวะ SAO ที ่อาจ พบ รวม ดวย
Key Words : Distal renal tubular acidosis Southeast Asian Ovalocytosis  Rickets
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นอย จาก hemolysis1 ม ีรายงาน ผูปวย จาํนวน 1 ราย ที ่มี
ปญหา ตวั เหลอืง ใน ระยะ แรก คลอด ที ่ตอง ไดรบั การ รกัษา
ดวย การ ถาย เลอืด5 สวน คน ที ่เปน homozygous form
ม ีอาการ รนุ แรง มาก และ เสีย ชีวิต ตั้งแต อยู ใน ครรภ6 การ
วนิจิฉยั โรค SAO ทาํ ได โดย การ ตรวจ เส มยีรเลอืด ซึง่ จะ
พบ เม็ด เลือด แดง ลักษณะ กลม รี มาก กวา รอยละ 25
(ovalocytyes  > 25%) เมด็ เลอืด แดง บาง ตวั ม ีแทง พาด
ตาม ขวาง 1-2 แทง ตรง กลาง ของ เซลล ทาํให เมด็ เลอืด แดง
ม ีลกัษณะ เหมอืน อกัษร กรกี ที ่เรยีก วา “Theta” จงึ เรยีก
เมด็ เลอืด แดง ที ่ม ีลกัษณะ เชน นี ้วา “Theta cell” และ เมด็
เลอืด แดง ที ่ม ีลกัษณะ เหมอืน รปู ปาก (stomatocytes)7

โปรตนี band 3 นอก จาก จะ พบ ที ่ผนงั ของ เมด็ เลอืด
แดง แลว ยงั พบ ที่ basolateral membrane ของ type
A  intercalated cells of renal collecting duct ของ ไต
ดวย โปรตนี band 3 ทาํ หนาที ่เปน anion exchange ซึง่
เมื่อ โปรตีน band 3 มี ความ ผิด ปกติ จะ ทําให การ แลก
เปลี่ยน anions ระหวาง  คลอ ไรดกับไบคารบอเนต ผิด
ปกติ และ สง ผล ให การ ขับ กรด ออก ทาง ปสสาวะ ของ
รางกาย ทาํ ได ลดลง จงึ เกดิ ภาวะ distal renal tubular
acidosis  (dRTA)1 ขึ้น

 สวน ใหญ ของ ผูปวย ที่ เปน โรค SAO ที่ มี ความ ผิด
ปกต ิ ของ เมด็ เลอืด แดง อยาง เดยีว จะ ไม มี dRTA รวม ดวย
และ มี การ ถาย ทอด ทาง พันธุ กรรม แบบ autosomal
dominant  ใน ขณะ ที่ familial dRTA ซึง่ สวน ใหญ เปน
autosomal dominant form ก ็จะ ไม มี SAO รวม ดวย
เชน กัน แต การ แสดง ออก ของ ยีน AE1   ใน ไต จะ ตาง ไป
จาก การ แสดง ออก ของ ยีน ที่อยู ใน เม็ด เลือด แดง โดย
แสดง ออก ใน รปูแบบ ของ autosomal recessive คน ที่
เปน  autosomal recessive dRTA ที ่พบ รวม กบั SAO
เปน compound heterozygotes ของ AE1 mutations
ที่ ตางกัน สอง ชนิด 3,4,8

รายงาน ผูปวย
เด็กชาย ไทย อายุ 1 ป 9 เดือน ภูมิลําเนา จังหวัด

พะเยา รบั ไว รกัษา ใน โรงพยาบาล มหาราช นคร เชยีงใหม

โดย ไดรับ การ สง ตอมา จาก โรงพยาบาล อําเภอ ดวย เรื่อง
เลี้ยง ไม โต และ เลือด เปน กรด ผูปวย ไป รับ การ รักษา ครั้ง
แรก ที่ โรงพยาบาล ชุมชน ดวย อาการ ถาย เหลว เปน น้ํา ปน
กาก หลาย ครัง้ รวม กบั อาเจยีน แพทย วนิจิฉยั เปน acute
gastroenteritis หลงั จาก รบั ไว รกัษา ใน โรงพยาบาล 3
วนั ให สาร น้าํ ทาง เสน เลอืด อาการ ไม ดขีึน้ ยงั ออน เพลยี
ตลอด  จึง สง ไป รักษา ตอ ที่ โรงพยาบาล อําเภอ ตรวจ
รางกาย  พบ วา ผูปวย ตัว เล็ก มี อาการ ขาด น้ํา ซีด กลาม
เนือ้ ออน แรง ผล การ ตรวจ ทาง หอง ปฏบิตั ิการ พบ K 1.5
mEq/L, HCO3-< 10 mEq/L รักษา โดย ให สาร น้ํา ทาง
เสน เลือด  รวม กับ ใหไบคารบอเนต รับประทาน แต ไม
สามารถ แกไข ภาวะ เลอืด เปน กรด ได คดิถงึ ภาวะ renal
tubular acidosis จึง สง มา รับ การ รักษา ที่ โรงพยาบาล
มหาราช นคร เชียงใหม

ตรวจ รางกาย แรก รับ เปน เด็กชาย ไทย รูสึก ตัว ดี
สญัญาณ ชพี อยู ใน เกณฑ ปกติ น้าํหนกั 9.1 กก. สวน สงู
77 ซม. (weight for age 79% ของ P50  ( เปอรเซ็นต
ไทล ที่ 50), height for age 92.7% ของ P50, weight
for height 91%) เสน รอบ วง ศรีษะ 47 ซม.( P50) ซดี ไม
เหลือง  ปอด และ หัวใจ ปกติ ตับ และ มาม โต ตอม น้ํา
เหลอืง  คลาํ ไม ได ขา โกง 2 ขาง ม ีปุม นนู ผดิ ปกต ิที ่ขอ มอื
ทัง้ 2 ขาง ตรวจ ทาง ระบบ ประสาท พบ กลาม เนือ้ ตน แขน
และ ขา ออน แรง เลก็ นอย

ผูปวย เปน บตุร คน เดยีว สขุภาพ แขง็แรง ด ีมา ตลอด
พัฒนาการ ปกติ รับประทาน อาหาร ครบ ทุก มื้ อ 
รบัประทาน  ได มาก ไม ม ีประวตั ิโรค เลอืด ใน ครอบครวั ตา
ของ ผูปวย ม ีภมูลิาํเนา อยู ที ่ภาค ใต แต มารดา ไม ทราบ ราย
ละเอียด เพราะ มี ผู รับ มารดา ของ ผูปวย ไป เปน บุตร บุญ
ธรรม ตั้งแต ยัง เด็ก

การ ตรวจ ทาง หอง ปฏบิตั ิการ พบ CBC : Hb 7.3 g/
dL, Hct 20.1%, WBC 5,700 /mm3, neutrophils
45%,  lymphocytes 49%, monocytes 6%, platelets
170,000 /mm3, MCV 99 fL, MCH36 pg, MCHC
36%, RBC 2.0x106/mm3, RDW 27%.   Reticulocyte
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count 10%  ลกัษณะ ของ เมด็ เลอืด แดง ใน peripheral
blood smear (PBS)   ของ ผูปวย ( รปู ที่ 1)

BUN 17 mg/dL, Cr 0.5 mg/dL, Na 143 mEq/
L, K 3.1 mEq/L, Cl 117 mEq/L, HCO-3 12  mEq/L,
uric  acid 3.9 mg/dL, Ca 7.4 mg/dL, PO4 3.4 mg/
dL,  Mg 2.22 mg/dL, alkaline phosphatase 318 u/
L

Urinalysis : yellow, clear, pH 7.5, specific

gravity 1.010, albumin negative, sugarnegative,
red  blood cell 1-2 cell/HPF, white blood cell 0-1
cell/HPF, epithelium 0-1 cell/HPF

Urine electrolytes : Na 34 mEq/L, K 44.5 mEq/
L, Cl 38 mEq/L, HCO-3 5 mEq/L. urineanion
gap  +40.5 mEq/L

Urine Ca/Urine Cr ratio = 0.2 ( คา ปกต ินอย กวา
0.2)

ภาพ ทาง รังสี ของ Plain KUB ของ ผูปวย พบ วา มี
bilateral nephrocalcinosis

ภาพ ทาง รังสี ของ เขา ทั้ง สอง ขาง ของ ผูปวย ( รูป ที่ 2)
 ผล ตรวจ เลือด ของ มารดา Hb 12.9 g/dL, Hct

รปู ที่ 2 Film both knees พบ rarefaction of the
provisional zones of calcification, irregularly
frayed  and cupping metaphyses, rarefaction of
the margins of the epiphyses and diffuse rar-
efaction  of the shafts with thinning of the cortex
and coarsened  texture

รปู ที่ 4  Peripheral blood smear ของ บดิา ผูปวย พบ
ลกัษณะ เมด็ เลอืด แดง ปกติ

รปู ที่ 3 Peripheral blood smear ของ มารดา ผูปวย พบ
ลกัษณะ เมด็ เลอืด แดง เปน แบบ SAO phenotype   เชน
เดยีว กบั ของ ผูปวย

รปู ที่ 1  Peripheral blood smear (PBS) ของ ผูปวย 
พบ ovalocytes > 25%, theta cells ( ลูกศร ชี้) และ
stomatocytes
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36.7%,   Red cell indices : MCV 88 fL, MCH 31
pg, MCHC  35%, RBC 4.28x106/mm3, RDW 15%
ลักษณะ ของ เม็ด เลือด แดง ใน PBS ของ มารดา ( รูป ที่3)

ผล ตรวจ เลอืด ของ บดิา Hb14.9 g/dL, Hct 41.3%,
Red cell indices : MCV 92 fL, MCH 33 pg,
MCHC  36%, RBC 4.5x106/mm3, RDW 12%
ลักษณะ ของ เม็ด เลือด แดง ใน PBSของ บิดา ( รูป ที่4)

ผูปวย ไดรับ การ วินิจฉัย เปน Southeast Asian
Ovalocytosis  with distal renal tubular acidosis
with  rickets and nephrocalcinosis และ ไดรับ การ
รกัษา เรือ่ง dRTAโดย ใหไบคารบอเนต  รบัประทาน ใน รปู
ของ polycitrate solution ใน ขนาด 6 mEq ของ
ไบคารบอเนต  /กก./ตอ วนั และ ให folic acid (5  mg) 1
เมด็  วนั ละ 1 ครัง้ หลงั การ รกัษา 1 เดอืน พบ วา ผูปวย มี
อาการ ดขีึน้ ซดี นอย ลง น้าํหนกั ขึน้ จาก เดมิ 1.5 กก. การ
ตรวจ เลอืด ไดผล ดงันี้  Hb11 g/dL, Hct 31.4%, MCV
81 fL, MCH 28.4 pg, MCHC 35%, RBC 3.88x106/
mm3  K 4.9 mEq/L, HCO-3 20 mEq/L, Ca 9.9 mg/
dL, P 6.1 mg/dL

วจิารณ
ผูปวย ราย นี ้มา พบ แพทย ดวย เรือ่ง ถาย เหลว ลกัษณะ

เปน น้าํ ปน กาก หลาย ครัง้ ไดรบั การ วนิจิฉยั วา เปน acute
gastroenteritis ตรวจ เลอืด พบ วา ม ีภาวะ เลอืด เปน กรด
ซึง่ ใน ครัง้ แรก คาดวา เปน จาก การ ถาย เหลว แต เมือ่ รกัษา
โดย ให สาร น้าํ ทาง เสน เลอืด แลว ตรวจ เลอืด ตดิ ตาม ผล ยงั
พบ ภาวะ เลือด เปน กรด ตลอด รวม กับ ตรวจ รางกาย พบ
ภาวะทพุโภชนาการ ซดี ตรวจ พบ ปสสาวะ เปน ดาง ทัง้ ที่
รางกาย ม ีภาวะ เลอืด เปน กรด อยู แพทย ที ่ปฏบิตั ิงาน อยู ใน
โรงพยาบาล อําเภอ คิดถึง dRTA จึง สง ตอ ผูปวย มา รับ
การ ตรวจ เพิ่ม เติม

การ ตรวจ รางกาย ที ่โรงพยาบาล มหาราช นคร เชยีงใหม
พบ วา ซีด ตัว เล็ก ไม สม วัย มี ภาวะทุพ โภชนาการ มี
ลักษณะ ทางคิลนิกของ โรค กระดูก ออน คือ มี ขา โกง และ

และ กระดกู ขอ มอื โปน ซึง่ ยนืยนั ดวย ลกัษณะ การ เปลีย่น
แปลง ของ กระดูก จาก ภาพ รังสี ผล การ ตรวจ ทาง หอง
ปฏบิตั ิการ พบ ระดบั โปตสัเซ ียม ใน เลอืด ต่าํ และ เลอืด เปน
กรด และ urine anion gap เปน บวก ซึง่ เขา ได กบั ภาวะ
dRTA จาก ประวัติ และ ผล การ ตรวจ ทาง หอง ปฏิบัติ การ
ไม พบ สาเหต ุของ dRTA จงึ คดิถงึ กลุม ที ่เปน มา แต กาํเนดิ
และ เนือ่ง จาก ผูปวย ม ีอาการ ตัง้แต อาย ุนอย และ อาการ รนุ
แรง จึง นึก ถึง กลุม autosomal recessive dRTA9
ผูปวย ราย นี้ ยัง ตรวจ พบ วา มี nephrocalcinosis จาก
Plain KUB ซึง่ ชวย สนบัสนนุ การ วนิจิฉยั ภาวะ dRTA

สวน ภาวะ โลหิต จาง ใน ผูปวย ราย นี้ ซึ่ง มี ปญหา ทุพ
โภชนาการ และ dRTA รวม ดวย ควร วนิจิฉยั หา สาเหตุ
ของ ภาวะ โลหติ จาง ซึง่ สาเหต ุที ่พบ ได บอย คอื ภาวะ โลหติ
จาง จาก การ ขาด ธาต ุเหลก็ anemia of chronic disease
และธาลสัซ ีเมยี ซึง่ พบ ได บอย ใน ประเทศ ไทย แต จาก ผล
การ ตรวจ เส มยีรเลอืด พบ วา เปน โรค SAO โดย ทัว่ ไป คน
ที ่เปน โรค SAO  มกั จะ ไม ม ีอาการ ซดี ยกเวน ใน เดก็ ทารก
แรก เกิด ที่ อาจ มี อาการ ซีด ได7 แต ถา พบ โรค SAO  รวม
กบั autosomal recessive dRTA อาจ ม ีอาการ ซดี ได
การ กลาย พันธุ ของ ยีน AE1 ที่ ทําให เกิด SAO รวม กับ
autosomal  recessive dRTA ที ่พบ ใน แถบ เอเชยีตะวนั
ออก เฉยีง ใต สวน ใหญ เกดิ จาก G701D mutation (sub-
stitution  of glycine by aspartic acid ตําแหนง ที่
701),  ∆V850 mutation (deletion of valine ตำแหน่ง
ที่ 850) และ A858D (substitution of alanine by
aspartic acid ตาํแหนง ที่ 858) ใน คน ที ่เปน homozy-
gous  G701D mutation หรอื compound heterozy-
gotes  ชนิด G701D/ SAO,  ∆V850/SAO, A858D/
SAO  หรอื  ∆V850/A858D อาจ พบ ภาวะ hemolysis
รวม ดวย ได โดย ทัว่ ไป ผูปวย SAO อยาง เดยีว มกั จะ ไม มี
อาการ ซีด เนื่อง จาก มี การ ลดลง ของ specific anion
transport activity ของ โปรตนี band 3 เทากบั รอยละ
75  ของ คน ปกติ ซึง่ ม ีผล เพยีง ทาํให เมด็ เลอืด แดง rigid
มาก กวา ปกติ สวน ผูปวย ที ่เปน compound heterozy-
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gotes  ระหวาง SAO และ การ กลาย พนัธุ ของ ยนี AE1
ที ่ทาํให เกดิ autosomal recessive dRTA ม ีการ ลดลง
ของ specific anion transport activity ของ โปรตนี
band  3 เทากับ รอยละ 17-55 จึง ทําให เม็ด เลือด แดง
rigid มาก กวา ผูปวย ที ่โรค SAO อยาง เดยีว ผูปวย กลุม
ที ่เปน compound heterozygotes จงึ ม ีอาการ ซดี ได ใน
ระดบั ความ รนุ แรง ที ่แตก ตางกนั3 สาํหรบั ผูปวย ราย นี ้ไม
ได สง ตรวจ DNA analysis จึง ไม ทราบ ชนิด ของ การ
กลาย พันธุ ของ ยีน AE1 แต ตรวจ พบ วา ผูปวย มี
hemolytic   anemia ซึง่ อาจ จะ อธบิาย ได จาก เหตผุล ขาง
ตน ผูปวย ราย นี้ ตอบ สนอง ตอ การ รักษา ดี มาก ภาวะ
เลือด เปน กรด หาย ไป น้ําหนัก ตัว เพิ่ม ขึ้น และ อาการ ซีด
ของ ผูปวย ดีขึ้น โดย ไม ตอง ไดรับ การ ให เลือด เนื่อง จาก
โรค SAOนี ้พบ ได บอย ใน ภาค ใต ของ ประเทศ ไทย2,4,7 ดงั
นัน้ ผูปวยที ่เปน dRTA จงึ ควร ตรวจ ด ูวา เปน โรค SAO
รวม ดวย หรือ ไม โดย เฉพาะ ใน ผูปวย ที่ มี พอแม ญาติ
พี่นอง หรือ บรรพบุรุษ ที่ มี ภูมิลําเนา อยู ใน ภาค ใต

สรุป
ผูปวย เด็ก มา พบ แพทย ดวย เรื่อง ทอง เสีย และ เลือด

เปน กรด หลัง การ รักษา โดย ให สาร น้ํา ทาง เสน เลือด รวม
กับไบคารบอเนต ชนิด รับประทาน แลว เลือด ยัง คง เปน
กรด การ ตรวจ รางกาย พบ ภาวะทพุโภชนาการ ซดี ตรวจ
พบ ปสสาวะ เปน ดาง ทัง้ ๆ  ที ่รางกาย ม ีเลอืด เปน กรด ไดรบั
การ วินิจฉัย เปน distal renal tubular acidosis รวม
กบั SAO ผูปวย ม ีลกัษณะ ทาง คลนิกิ และ ผล ภาพ ทาง รงัสี
เขา ได กับ โรค กระดูก ออน และ พบ nephrocalcinosis
หลงั ไดรบั การ รกัษา ดวยไบคารบอเนต รบัประทาน ขนาด
สงู ผูปวย ตอบ สนอง ตอ การ รกัษา ด ีโดย ม ีน้าํหนกั ตวั เพิม่
ขึน้ อาการ ซดี นอย ลง และ ภาวะ เลอืด เปน กรด หาย ไป
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Southeast Asian Ovalocytosis with
 Distal Renal Tubular Acidosis

Rawee Taweephol, Pimlak Charoenkwan,
 Pattra Thanaratanakorn and Panja Kulapongs
Division of Hematology, Department of Pediatrics, Faculty of Medicine, Chiang Mai University

Abstract: A 1 year and 9 months-old boy presented with persistent metabolic acidosis after acute
gastroenteritis,  anemia and malnutrition.  A diagnosis of distal renal tubular acidosis was made based
on  the serum and urine electrolyte results and radiograph finding of rickets and nephrocalcinosis.
Peripheral  blood smear showed a Southeast Asian Ovalocytosis phenotype.   After alkali therapy, the
patient  had weight gain and the metabolic acidosis and anemia improved.   Coexisting SAO should
be searched  for as a potential cause of anemia in patients with distal renal tubular acidosis.
Key Words : Distal renal tubular acidosis Southeast Asian Ovalocytosis  Rickets
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