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	 การให้คำาปรึกษาหลังการตรวจหาภาวะพาหะ 

  ถ้าผลการตรวจพบว่าไม่เป็นพาหะ ผู้มาตรวจควรรับทราบ

ผล เก็บใบแจ้งผลไว้ และมั่นใจได้ว่าไม่มีความเสี่ยงที่จะมีบุตร

เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง		ถ้าคู่สมรสได้รับการตรวจด้วยและ

ไม่เป็นพาหะ	ให้มั่นใจได้อีกว่าลูกจะไม่เป็นพาหะของธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรงด้วย	 	 และควรทราบว่าการตรวจนี้ไม่ครอบคลุมโรค

ธาลัสซีเมียชนิดไม่รุนแรงบางชนิดเช่น		โรคฮีโมโกลบิน	คอนส

แตนท์	สปริง	ชนิด	โฮโมซัยกัส	(Homozygous	Hb	Constant

Spring)	ซึ่งไม่อยู่ในเป้าหมายการตรวจเพราะไม่รุนแรง	

	 	 ถ้าผลการตรวจพบว่าเป็นพาหะ	 ดูการให้คำาปรึกษาทาง

พันธุศาสตร์สำาหรับผู้ที่เป็นพาหะ	ซึ่งอยู่ในหัวข้อต่อไป 

การให้คำาปรึกษาทางพันธุศาสตร์สำาหรับผู้ที่เป็นพาหะ
วัตถุประสงค์: 		 ให้เข้าใจความหมายของภาวะพาหะ	 และตัด

     สินใจตรวจคู่ครองว่าเป็นพาหะด้วยหรือไม่เพ่ือ

	 	 	 	 	 ประเมินความเสี่ยงต่อบุตร	 และพิจารณาให้

	 	 	 	 	 การวินิจฉัยก่อนคลอด	

ผู้ให้คำาปรึกษา:  อายุรแพทย์	 กุมารแพทย์	 สูติแพทย์	 แพทย์

	 	 	 	 	 เวชปฏิบัติทั่วไป	 แพทย์เวชศาสตร์ครอบครัว

      พยาบาลและนักให้คำาปรึกษาทางพันธุศาสตร์

	 	 	 	 	 ที่ได้รับการฝึกอบรม	

  

	 	 การแจ้งผลสำาหรับผู้ที่เป็นพาหะจะนัดให้คำาปรึกษาเป็น

รายบุคคล	 โดยจะแจ้งผลการตรวจเลือดก่อนว่าตรวจพบอะไร

และแปลว่าอะไร	ในการบอกผลการตรวจจะเลือกใช้ถ้อยคำาที่ไม่

ทำาให้รู้สึกว่าเป็นโรค	 เช่น	 ความเข้มข้นของเลือดน้อยกว่าปกติ

เล็กน้อย		เม็ดเลือดแดงมีขนาดเล็กกว่าปกติเล็กน้อย	และมีชนิด

ของฮีโมโกลบินต่างจากที่พบโดยทั่วไป	 	

	 	 การแจ้งชื่อชนิดของพาหะของธาลัสซีเมีย	ที่ตรวจพบใช้

เป็นภาษาไทยดังนี้		พาหะของธาลัสซีเมีย	เบต้า,	พาหะของธาลัส

ซีเมีย	แอลฟ่า	1,	พาหะของธาลัสซีเมีย	แอลฟ่า	2,	พาหะของ

ฮีโมโกลบิน	อี	เป็นต้น	นอกจากให้รับทราบแล้ว	ผู้มาตรวจควร

เขียนหรือเก็บใบรายงานผลไว้ใช้เป็นข้อมูลต่อไป	 สำาหรับใช้

ประเมินความเส่ียงการมีลูก	เป็นโรคร่วมกับผลการตรวจหาพาหะ

ของคู่ครอง	

	 	 เม่ือทราบผลแล้วผู้มาตรวจควรได้รับการทบทวนความ

แตกต่างของภาวะพาหะกับโรค	การถ่ายทอดยีนจากพ่อแม่	และ

อุบัติการณ์ในประเทศไทยตามที่กล่าวไปแล้วข้างต้น	 ในหัวข้อ

การให้คำาปรึกษาก่อนการตรวจหาภาวะพาหะ	 ผู้มารับการตรวจ

ที่ผลการตรวจเป็นพาหะ	 ต้องได้รับความมั่นใจว่าจะมีสุขภาพ

แข็งแรงปกติ	 ไม่ต้องรับการรักษาใดๆ	 และไม่มีวันเป็นโรคธา

ลัสซีเมียได้	 การเปลี่ยนแปลงของผลเลือดที่ตรวจพบ	 ไม่มีผล

เสียต่อสุขภาพ	 	 ผู้รับการตรวจเมื่อทราบว่าตนเป็นพาหะอาจมี

ความรู้สึกกังวล	ตกใจ	เสียใจ	โกรธ	แต่โดยปกติความรู้สึกจะผ่อน

คลายลงหลังได้รับคำาปรึกษาต่อไป	 และไม่มีผลกระทบในระยะ

ยาว		หากผู้เป็นพาหะได้ทราบข้อดีของการตรวจพบภาวะพาหะ

บ้าง	จะทำาให้ความรู้สึกผ่อนคลายลง	ตัวอย่างเช่น	การตรวจพบ

ภาวะพาหะทำาให้มีโอกาสท่ีจะเลือกหลีกเล่ียงการมีลูกเป็นโรค	และ

พบว่าอุบัติการณ์ของภาวะพาหะจะสูงในภูมิภาคของโลกที่มี

มาลาเรียชุกชุม	เพราะผู้ที่เป็นพาหะของธาลัสซีเมียมีความต้าน

ทานต่อมาลาเรียชนิดรุนแรงได้ดีกว่าคนทั่วไป	 	 และมีบางงาน

วิจัยพบว่า	 พาหะมีอัตราการเกิดโรคหลอดเลือดหัวใจตีบตำ่ากว่า

ประชากรทั่วไป	เป็นต้น	

  ผู้ที่เป็นพาหะทุกชนิดมีความเส่ียงที่จะถ่ายทอดภาวะ

พาหะสู่ลูกอย่างน้อยเท่ากับ 1/2 (หรือร้อยละ 50) ส่วนความเสี่ยง

ว่าจะมีลูกเป็นโรคหรือไม่ ขึ้นกับผลการตรวจคู่ครอง	ถ้าแต่งงาน

กับผู้ท่ีไม่เป็นพาหะจะไม่เส่ียงต่อการมีลูกเป็นโรค	 แต่ถ้าแต่งงาน

กับผู้เป็นพาหะของธาลัสซีเมียที่เป็นยีนชนิดเดียวกัน	 เช่น	 ยีน

แอลฟ่า	 เหมือนกัน	 หรือ	 	 ยีนเบต้า	 เหมือนกัน	 จะถือว่าเป็น

คู่เสี่ยงต่อการมีลูกเป็นโรคได้	 ความเสี่ยงจะบอกได้แน่นอนเมื่อ

ตรวจเลือดคู่ครองว่าเป็นพาหะหรือไม่และเป็นพาหะยีนก่อโรค

ชนิดใด		ดังน้ันจึงจำาเป็นตอ้งแนะนำาใหต้รวจเลอืดคูค่รองดว้ยเสมอ

โดยเฉพาะอย่างยิ่งถ้าผู้เป็นพาหะอยู่ในช่วงที่วางแผนจะมีบุตร

ก่อนมีการตั้งครรภ์หรืออยู่ในช่วงตั้งครรภ์อ่อนๆ 

  ถ้าผู้ที่เป็นพาหะยังไม่มีคู่ครอง	 มีทางเลือกก่อนแต่งงาน

คือ	การอยู่เป็นโสด		การเลือกคู่ครองท่ีไม่เป็นพาหะ	หรือแต่งงาน

ไปก่อนแล้วค่อยให้คำาปรึกษา	ถ้าผลตรวจพบว่าเป็นคู่เสี่ยง 

  ถ้าผู้ท่ีเป็นพาหะมีคู่ครอง		เม่ือคู่ครองได้รับคำาปรึกษาตาม

ที่กล่าวข้างต้นแล้ว	 และได้รับการนัดมาเจาะเลือดตรวจ	 ระยะ

เวลาที่เหมาะสมที่สุดในการเจาะเลือดตรวจคือช่วงวางแผนจะมี

บุตร	ก่อนการตั้งครรภ์	เพราะถ้าพบว่าเป็นคู่เสี่ยง	จะมีทางเลือก

มากกว่าการตรวจตอนตั้งครรภ์อ่อนๆ		หลังจากเจาะเลือดคู่ครอง

แล้ว	 ทั้งคู่จะต้องได้รับการนัด	 เพื่อมาให้คำาปรึกษาทางพันธุ

ศาสตร์สำาหรับคู่ที่เส่ียงต่อการมีลูกเป็นโรคธาลัสซีเมียซึ่งอยู่ใน

หัวข้อต่อไป	

	 	 สมาชิกครอบครัวคนอื่นๆของผู้ป่วยมีความเสี่ยงต่อการ

เป็นพาหะสูงกว่าประชากรทั่วไป		ควรแนะนำาให้มารับการตรวจ

ว่าเป็นพาหะหรือไม่	

การให้คำาปรึกษาทางพันธุศาสตร์สำาหรับ
คู่เสี่ยงต่อการมีลูกเป็นโรคธาลัสซีเมีย
วัตถุประสงค์:  ให้เข้าใจความเส่ียงต่อการมีลูกเป็นโรค	และตัด

     สินใจเก่ียวกับทางเลือกเพ่ือหลีกเล่ียงการมีลูก

	 	 	 	 	 เป็นโรคได้	
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ผู้ให้คำาปรึกษา:   อายุรแพทย์	กุมารแพทย์	สูติแพทย์	แพทย์เวช

     ปฏิบัติทั่วไป	 แพทย์เวชศาสตร์ครอบครัว

     พยาบาลและนักให้คำาปรึกษาทางพันธุศาสตร์

	 	 	 	 	 ที่ได้รับการฝึกอบรม	

 

  เมื่อคู่ครองของผู้เป็นพาหะ	 ได้รับการตรวจหาพาหะ

เรียบร้อยแล้ว	 ในกรณีที่ผลการตรวจคู่ครองไม่พบภาวะพาหะ

การให้คำาปรึกษาจะจบลงท่ีว่าถ้าผู้เป็นพาหะแต่งงานกับผู้ท่ีไม่เป็น

พาหะจะไม่มีโอกาสเสี่ยงต่อการมีลูกเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรง		รายละเอียดอื่นก็ทบทวนตามการให้คำาปรึกษาทางพันธุ

ศาสตร์สำาหรับผู้ที่เป็นพาหะข้างต้น	 

  ในกรณีท่ีผลการตรวจคู่ครองพบว่าเป็นพาหะ 	จะถือว่าเป็น

คู่เสี่ยงต่อการมีลูกเป็นโรค	 (at-risk	 couple)	 ต้องให้คำาปรึกษา

ทางพันธุศาสตร์สำาหรับคู่เสี่ยงต่อการมีลูกเป็นโรคธาลัสซีเมีย

ก่อนการให้คำาปรึกษาต้องมีการทบทวนข้อมูลต่างๆ	ที่เคยได้รับ

มาแล้วตั้งแต่เริ่มให้คำาปรึกษา	จะทำาให้เข้าใจข้อมูลที่รับเพิ่มเติม

ได้ง่ายขึ้น	 	 การให้คำาปรึกษาสำาหรับคู่เสี่ยงควรทำาเมื่อทั้งคู่อยู่

พร้อมกัน	เพ่ือช่วยกันรับฟังข้อมูล	ให้กำาลังใจกัน	และร่วมปรึกษา

หารือ	เพื่อเลือกทางที่ยอมรับทั้งสองฝ่าย	การให้คำาปรึกษาต้อง

ทำา	ก่อนการต้ังครรภ์จะดีท่ีสุด	เพราะคู่เส่ียงมีเวลาทำาความเข้าใจ

ข้อมูลต่างๆนานกว่า	 มีทางเลือกได้หลายทาง	 ถ้าให้คำาปรึกษา

เมื่อตั้งครรภ์อ่อนๆ	 อาจก่อความวิตก	 ความกดดันอย่างมากได้

เน่ืองจากทางเลือกมักเหลือเพียงการวินิจฉัยโรคก่อนคลอด	 และ

ต้องรีบตัดสินใจเพื่อให้ทันกำาหนดอายุครรภ์ที่จะยุติการตั้งครรภ์

ได้อีกด้วย	

	 	 คู่เสี่ยงจะได้รับฟังข้อมูลเกี่ยวกับโอกาสเสี่ยงต่อการมีลูก

เป็นโรคที่จำาเพาะกับคู่เสี่ยงเช่น	 	 โอกาสเสี่ยงที่จะมีลูกเป็นโรค

เท่าใด	 โอกาสจะมีลูกแข็งแรงดีเท่าใด	 (นับรวมลูกที่เป็นพาหะ

ด้วย)	จะเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดใด		ในการให้คำาปรึกษาคู่เสี่ยง

ไม่ควรได้รับรู้ข้อมูลโอกาสเสี่ยงที่จะเป็นพาหะชนิดต่างๆ	 อย่าง

ละเอียดเกินความจำาเป็น	ซึ่งจะสับสนจนอาจไม่มีประโยชน์	และ

ขัดขวางการรับรู้ประเด็นสำาคัญ		โดยท่ัวไปคู่เส่ียงท่ีเป็นพาหะของ

ธาลัสซีเมียจากยีนก่อโรคชนิดเดียวกัน	 	 โอกาสมีลูกเป็นโรคจะ

เท่ากับ	1/4	(คือร้อยละ	25)	และโอกาสท่ีจะมีลูกเป็นปกติ	(นับรวม

ลูกท่ีเป็นพาหะ)	เท่ากับ	3/4	(คือร้อยละ	75)	ขณะอธิบายอาจวาด

แผนภูมิโครโมโซม	หรือตาราง	Punnett	เพื่อช่วยการอธิบายได้

ตามความเหมาะสม		ถ้าคู่เสี่ยงเป็นพาหะของธาลัสซีเมียจากยีน

ก่อโรคที่แตกต่างกัน	ตัวอย่างเช่น	พาหะธาลัสซีเมีย	แอลฟ่า	1

กับ	เบต้า	จะไม่มีโอกาสเสี่ยงต่อการมีลูกเป็นโรค		ถ้าฝ่ายใดฝ่าย

หนึ่งเป็นพาหะมากกว่าหนึ่งยีน	(double	heterozygote)	ควรให้

คำาปรึกษาคู่เสี่ยงเฉพาะยีนตัวที่เป็นพาหะทั้งสองฝ่ายและมี

โอกาสทำาให้เกิดโรค		ส่วนยีนอีกตัวที่เป็นพาหะเพียงฝ่ายเดียว

ควรแยกให้คำาปรึกษาแบบการให้คำาปรึกษาสำาหรับผู้ที่เป็นพาหะ

เพื่อไม่ให้สับสน		ถ้าคู่เสี่ยงมีโอกาสเสี่ยงที่จะมีลูกเป็นโรค	ควรจำา

ช่ือด้วยว่าเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดใด	 ตัวอย่างเช่น	 โรคเบต้าธาลัส

ซีเมีย	ชนิดมีฮีโมโกลบิน	อี	(β-thalassemia/Hb	E	disease),	
โรคฮีโมโกลบิน	เอ็ช	(Hb	H	disease)	เป็นต้น		รวมทั้งควรจดจำา

อาการของโรคว่ารุนแรงหรือไม่รุนแรง	 การรักษา	 การดำาเนิน

โรคเป็นอย่างไร	 เพื่อจะได้นำามาประกอบในการปรึกษาตัดสินใจ

หาทางเลือกสำาหรับคู่เสี่ยงต่อไป	 อาการและการรักษาของโรค

ธาลัสซีเมียชนิดที่มีโอกาสเสี่ยง	 แพทย์ที่ให้คำาปรึกษาจะอธิบาย

ให้ฟัง	หรือสามารถหาอ่านได้จากจุลสารฉบับก่อนๆ	

	  ทางเลือกสำาหรับคู่เส่ียงท่ีจะมีลูกเป็นโรค ก่อนการต้ังครรภ์

ได้แก่  

   เลือกที่จะไม่มีลูก	 อาจโดยการคุมกำาเนิดหรือการทำา

	 	 	 หมัน	 	

   เลือกที่จะเสี่ยงมีลูก	ใช้ในกรณีที่จะเป็นโรคที่มีอาการ

	 	 	 ไม่รุนแรง	

  	เลือกที่จะเสี่ยงมีลูก	 แล้วทำาการวินิจฉัยก่อนคลอด

	 	 	 และยุติการตั้งครรภ์ถ้าเด็กเป็นโรครุนแรง	

  	เลือกที่จะใช้เทคโนโลยีการเจริญพันธุ์อื่นๆ	 การใช้ไข่

	 	 	 หรือสเปิร์มผู้บริจาคที่ปกติดี	

  	เลือกคู่ครองใหม่		(อาจมีผู้เลือกใช้น้อย		แต่ก็เป็นทาง

	 	 	 เลือกหนึ่ง)	

	

	 ทางเลือกสำาหรับคู่เส่ียงท่ีจะมีลูกเป็นโรค	 เม่ือต้ังครรภ์แล้ว

ได้แก่	

  	เลือกที่จะตั้งครรภ์ต่อไป	 อาจใช้ในกรณีที่จะเป็นโรค

	 	 	 ที่มีอาการไม่รุนแรง	

  	เลือกใช้การวินิจฉัยก่อนคลอดและยุติการต้ังครรภ์

	 	 	 ถ้าเด็กเป็นโรครุนแรง	

  	เลือกใช้การวินิจฉัยก่อนคลอดและไม่ยุติการตั้งครรภ์

		 	 	 กรณีที่มีการรักษาที่ได้ผล	หรือ	 ในกรณีที่การยุติการ

	 	 	 ตั้งครรภ์ไม่เป็นที่ยอมรับในสังคมนั้น	

  สมาชิกครอบครัวของทั้งสามีและภรรยาที่เป็นพาหะ	มี

โอกาสเป็นพาหะสูงกว่าประชากรทั่วไป	ควรแนะนำาให้มารับการ

ตรวจหาภาวะพาหะ	

  

	 	 ผู้ที่เลือกการวินิจฉัยก่อนคลอดให้ปรึกษาสูติแพทย์และ

ต้องนัดให้คำาปรึกษาสำาหรับการวินิจฉัยโรคก่อนคลอดต่อไป	 ซ่ึงจะ

มีรายละเอียดและการตัดสินใจท่ียากลำาบากมากข้ึนโดยเฉพาะ

ถ้าทารกในครรภ์เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง	
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