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สรุปการประชุมวิชาการของสมาคมโลหิตวิทยาเรื่องธาลัสซีเมีย

รศ. นพ.กิตติ  ต่อจรัส

 สมาคมโลหิตวิทยาจัดประชุมวิชาการเม่ือวันท่ี 17-20  มีนาคม 

2556 ณ โรงแรมเซ็นทาราแกรนด์ เซ็นทรัลเวิลด์มีเรื่องเกี่ยวกับ

การวินิจฉัยระดับโมเลกุลและการรักษาธาลัสซีเมีย สรุปได้ดังนี้

 นพ.กิตติ ต่อจรัส ได้บรรยายการความผิดปกติและวินิจฉัย

ระดับโมเลกุลของธาลัสซีเมียดังนี้ 

 

 1. แอลฟ่าธาลัสซีเมีย ผู้ที่เป็นพาหะแอลฟ่าธาลัสซีเมีย 1

(α-thalassemia 1) ส่วนใหญ่เป็นชนิดเกิดจากการขาดหาย

ของยีนไป (deletion) จากการศึกษาตรวจพบเป็นชนิด SEA 

(Southeast Asian) และ THAI deletion ร้อยละ 99 และ 1 

ตามลำาดับ สำาหรับ พาหะแอลฟ่าธาลัสซีเมีย 2 (α-thalas-

semia 2) ตรวจพบการขาดหายของยีนทั้งชนิด 3.7 kb (kilo-

base) และ 4.2 kb deletion โดยชนิด 3.7 kb deletion 

พบได้มากกว่า ในส่วนของ α-thalassemia 2 ชนิดไม่มีการ

ขาดหาย (non-deletion) ตรวจพบฮีโมโกลบิน 5 ชนิด คือ

ฮีโมโกลบินคอนสแตนสปริง (Hb Constant Spring, Hb 

CS), ปากเซ (Hb Pakse’), กวางสี (Hb Quang Sze), คิวไทย

แลนด์ (Hb Q-Thailand) และปากนนำ้าโพ (Hb Pak Num Po)

 ผู้ป่วยในกลุ่มนี้ประกอบด้วย Hb H, Hb Bart’s hydrops 

fetalis และ AEBart’s disease ตัวอย่างของ Hb H มีลักษณะ

ของยีน (genotype) ได้หลากหลายโดยแบ่งเป็น 2 กลุ่มคือ 

ชนิดที่มีการขาดหายของยีน (Deletional Hb H disease) และ

ไม่มีการขาดหายของยีน (Non-deletional Hb H disease)1 

ดังตารางที่ 1 ส่วนอาการแสดงของ Hb H, Hb H-CS และ 

Hb PS ดังตารางที่ 2 

 2. เบต้าธาลัสซีเมีย การสร้างเบต้าโกลบิน (β globin) ได้

น้อยหรือไม่มีการสร้างเลยทำาให้เกิด β+ หรือ β0 -thalassemia 
ตามลำาดับ พยาธิสภาพส่วนน้อยเกิดจาก deletion ส่วนใหญ่เกิด

ตารางที่ 1 	แสดง	Genotype	ของ		Hb	H	disease

ตารางที่ 2 	แสดงอาการแสดงของ	Hb	H,	Hb	H-CS	และ	Hb	PS
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จากในดี.เอน.เอ มีการแทนท่ีของเบส (single base substitution) 

ดังรูปที่ 1 ในกระบวนการของกระบวนการสร้างสายโกลบินคือ 
transcription, mRNA processing และ translation2 จากการ
ศึกษายีนเบต้าธาลัสซีเมีย พบว่าเป็นกลุ่มที่มีอาการน้อย (mild 
β+-thalassemia) พบ 3 ชนิด คือ–28 (A–G), -87 (C-A)
และ codon 19 (Hb Malay) และ severe β+-thalassemia 
พบ 2 ชนิด คือ IVS2#654 (C-T) และ IVS1#5 (G-C) ที่เหลือ
เป็นกลุ่มที่มีอาการมาก β0-thalassemia ทั้งหมด ประโยชน์
ของการตรวจความผิดปกติระดับโมเลกุล ของเบต้าธาลัสซีเมีย
คือใช้ในการวางแผนควบคุมและป้องกันการเกิดผู้ป่วยธาลัสซีเมีย
รายใหม่ โดยการวินิจฉัยทารกในครรภ์ก่อนคลอด (prenatal 
diagnosis, PND) และบอกความรุนแรงของโรค ความผิดปกติ
ของเบต้ายีนที่พบบ่อย ดังตารางที่ 3 และในแต่ละภูมิภาคใน
ประเทศไทย มีความผิดปกติของเบต้ายีนแตกต่างกันดังตารางท่ี 4
 3. Hereditary persistence of fetal hemoglobin 
(HPFH) เป็นภาวะที่ไม่มีการสร้าง β-globin เป็นผลให้มีการ
สร้างแกรมม่าโกลบิน (γ-globin) มากขึ้นทำาให้มีปริมาณฮีโม
โกลบินเอฟ (Hb F) หรือฟีตอลีโมโกลบิน (fetal Hb) สูงตลอด

ตารางที่ 3	แสดงความผิดปกติของเบต้ายีนที่พบบ่อย

(persistence of fetal hemoglobin) และเกิดจากถ่ายทอด
ของยีนหรือเรียกว่าเป็นพันธุกรรม (hereditary) จึงเรียกภาวะนี้
ว่าเป็น hereditary persistence of fetal hemoglobin หรือ
เขียนย่อเป็น HPFH ภาวะนี้ทำาให้มีการสร้าง Hb F สูง อาการ
ไม่รุนแรง ซีดไม่มาก สาเหตุหรือพยาธิสภาพมีได้หลายอย่างเช่น 
จากการผ่าเหล่าของ γ-gene (single point mutation of
γ-globin gene promotor) หรือจากการขาดหายไปส่วนของ 
β-globin gene cluster ทำาให้มีการขาดหายไปของ δβ และ
γ-gene เช่น Gγ (Aγδβ) และ HPFP-6 การตรวจทางห้อง
ปฏิบัติการจะพบปริมาณ Hb F 9.9% และ 17.2-20.0%  ตาม
ลำาดับ ผู้ที่เป็นพาหะของ HPFP จะมีอาการรุนแรงน้อยอาจซีด
เล็กน้อยเม็ดเลือดแดงเล็กหรือ MCV ตำ่าเล็กน้อย ระดับ Hb F อยู่
ระหว่าง10-20% 
 
 นพ. John B Porter จาก University College London
ประเทศอังกฤษ โดยมีผู้อภิปรายร่วมคือ นพ.นพดล ศิริธนารัตนกุล
และ นพ.วิปร วิประกษิต ได้บรรยายถึงภาวะเหล็กเกินในโรค
โลหิตจางธาลัสซีเมียชนิดท่ีไม่พ่ึงการให้เลือด (non-transfusion

dependent thalassemia หรือ NTDT) ผู้ป่วยกลุ่มนี้คือ ธาลัส
ซีเมียอินเตอร์มีเดีย (thalassemia intermedia) เบต้าธาลัส
ซีเมียที่มีอาการน้อย (mild β-thalassemia) ที่ไม่เคยได้รับ
เลือดหรือได้รับเลือดเป็นคร้ังคราว และกลุ่มผู้ป่วยฮีโมโกลบิน
เอ็ช พบว่าธาตุเหล็กสะสมในผู้ป่วยกลุ่มนี้เพิ่มขึ้นตามอายุของ
ผู้ป่วยและจากการดูดซึมจากลำาไส้มากผิดปกติ โดยมีเกณฑ์จะ
เริ่มให้ยาขับเหล็กอยู่ที่ระดับเฟอร์ไรตินมากกว่า 800 นาโนกรัม
ต่อมิลิลิตร (นก./มล.) และ/หรือ ระดับธาตุเหล็กในตับ >5 
มก.เหล็ก/กรัม นำ้าหนักเนื้อตับแห้ง (mg Fe/gdw) จากการ
ศึกษาแบบ randomized controlled trial พบว่ายาขับเหล็ก
ดีเฟอร์ราซิรอก (deferasirox) ที่ให้ผลดีในผู้ป่วย NTDT โดย
ขนาดยา deferasirox เริ่มที่ 10 มก./กก./วัน สามารถปรับ
ขนาดยาได้ถึง 20 มก./กก./วัน 

รูปที่ 1	แสดงความผิดปกติระดับโมเลกุลของเบต้ายีน
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ตารางที่ 4	แสดงความผิดปกติของเบต้ายีนในประเทศไทยแบ่งตามภูมิภาค
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