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...ตอนที่ 6

		  สวัสดีค่ะท่านผู้อ่าน วันนี้หมอจะมาเล่าให้ฟังเรื่อง ฮีโมโกลบิน อี (Hemoglobin E) ซึ่งเป็น 

ฮีโมโกลบินผิดปกติของสายเบต้า-โกลบิน ฮีโมโกลบินชนิดนี้พบได้บ่อยในแถบเอเชียตะวันออกเฉียงใต้

ซึ่งก็รวมถึงประเทศไทยด้วย โดยเฉลี่ยทั่วประเทศแล้ว คนไทยประมาณร้อยละ 13 เป็นพาหะของ

ฮีโมโกลบิน อี ค่ะ ซึ่งพาหะของฮีโมโกลบิน อี นี้จะพบในสัดส่วนที่มากขึ้นในภาคตะวันออกเฉียงเหนือ

ของประเทศไทย บางพื้นที่พบได้ร้อยละ 50 ของประชากร ส่วนกรุงเทพมหานครนั้นพบประมาณ

ร้อยละ 20-25 ค่ะ จะเห็นว่า ฮีโมโกลบิน อี นี้พบได้บ่อยทีเดียวเลยนะคะ ดังนั้น เราจะมาทำ�ความ

รู้จักกับฮีโมโกลบิน อี กันค่ะ	

	 เป็นฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดหนึ่งซึ่งเกิดจากการเปลี่ยนแปลงลำ�ดับเบสหนึ่งตำ�แหน่งบนยีนเบต้า-โกลบิน	  

	 การเปล่ียนแปลงลำ�ดับเบสน้ีทำ�ให้เกิดผลหลักๆ สองประการ ประการแรกคือ ทำ�ให้เกิดการเปล่ียนแปลงชนิดของกรดอะมิโน

	 หนึ่งตำ�แหน่งในสายเบต้า-โกลบิน ทำ�ให้เมื่อรวมกับอัลฟ่า-โกลบินแล้วทำ�ให้ได้ “ฮีโมโกลบิน อี” ซึ่งมีโครงสร้างต่างไป

	 จาก “ฮีโมโกลบิน เอ” ที่เป็นฮีโมโกลบินหลักตามปกติ และประการที่สองคือ ทำ�ให้ปริมาณการสร้างสายโกลบินลดลง

	 คนเรามียีนเบต้า-โกลบิน สองยีนซึ่งอยู่บนโครโมโซมคู่ที่ 11 ถ้ามีความผิดปกติของยีนเบต้า-โกลบินทำ�ให้สร้างสาย

	 โกลบินน้อยลงหรือไม่ได้เลยหนึ่งยีนเรียกว่าเป็นพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมียถ้ามีความผิดปกติทั้งสองยีนจะเรียกว่าเป็น  

	 โรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย	

	 ผู้ที่มียีนของฮีโมโกลบิน อี บนโครโมโซมข้างหนึ่ง และมียีนเบต้า-โกลบินที่ปกติบนโครโมโซมอีกข้างหนึ่ง เรียกว่า

	 เป็นพาหะของฮีโมโกลบิน อี ซึ่งไม่มีอาการซีด เมื่อตรวจนับเม็ดเลือดจะพบว่าบางรายมีขนาดเม็ดเลือดแดงที่เล็กกว่า

	 ปกติ แต่บางรายมีขนาดปกติได้ การวินิจฉัยทำ�ได้ด้วยการตรวจวิเคราะห์ฮีโมโกลบิน และสามารถยืนยันได้ด้วยการตรวจ

	 ในระดับยีน	

	 ผู้ที่มียีนของฮีโมโกลบิน อี บนโครโมโซมข้างหนึ่ง และมียีนเบต้า-โกลบินที่ผิดปกติเป็นธาลัสซีเมีย (คือสร้างสายเบต้า-

	 โกลบินได้น้อยลงหรือไม่ได้เลย) เรียกว่าเป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี จะมีอาการซีดซึ่งความรุนแรงมากน้อย

	 แตกต่างกัน บางรายมีอาการซีดมาก ตับและม้ามโต จำ�เป็นต้องได้รับการรักษาด้วยการให้เลือดแดงอย่างสมํ่าเสมอ

	 ร่วมกับการให้ยาขับธาตุเหล็ก	

	 ผู้ที่มียีนของฮีโมโกลบิน อี บนโครโมโซมทั้งสองข้าง ซึ่งจะไม่มียีนเบต้า-โกลบินที่ปกติเลย เรียกว่าเป็น โฮโมซัยกัส 

	 ฮีโมโกลบิน อี ไม่มีอาการซีดหรือมีอาการซีดเพียงเล็กน้อย ไม่จำ�เป็นต้องได้รับเลือด	

ฮีโมโกลบิน อี

	 	 ท่านผู้อ่านยังพอจำ�กันได้ใช่ไหมคะ ว่า ฮีโมโกลบิน ซึ่ง

อยู่ในเม็ดเลือดแดงและทำ�หน้าที่ขนส่งออกซิเจนให้กับร่างกาย

เรานั้น ประกอบด้วย “ฮีม” และ “โกลบิน” ซึ่งฮีมประกอบด้วย

ธาตุเหล็กอยู่ในวงโปรโตพอร์ไฟริน และโกลบินเป็นโปรตีนที่จับ

กับฮีมอยู่ แต่ละฮีโมโกลบินมีโปรตีนโกลบินสองคู่ ฮีโมโกลบินเอ

ซึ่งเป็นฮีโมโกลบินหลักของมนุษย์นั้นประกอบด้วย โกลบินที่ชื่อ

ว่า “อัลฟ่า-โกลบิน” และ “เบต้า-โกลบิน” อย่างละคู่ ถ้าจำ�ได้แล้ว

เราไปต่อกันที่ฮีโมโกลบิน อี เลยนะคะ	

		  ฮีโมโกลบิน อี  น้ีเกิดจากความผิดปกติของยีนเบต้า-โกลบิน

ที่มีหน้าที่สร้างเบต้า-โกลบินค่ะ ยีนนี้อยู่บนโครโมโซม (หรือแท่ง

พันธุกรรม) คู่ที่ 11 ความผิดปกติที่ทำ�ให้เกิดฮีโมโกลบิน อี เป็น

การเปล่ียนแปลงลำ�ดับเบส (หรือรหัสพันธุกรรม) เพียง 1 ตำ�แหน่ง

(จากทั้งหมด 146 ตำ�แหน่ง) ทำ�ให้การสร้างโปรตีนเบต้า-โกลบิน

ได้โปรตีนที่มีกรดอะมิโนตำ�แหน่งที่ 26 เปลี่ยนจากกลูตามิกเป็น

ไลซีน ซึ่งการเปลี่ยนแปลงเพียงตำ�แหน่งเดียวนี้ทำ�ให้โครงสร้าง

โดยรวมของโปรตีนเปล่ียนแปลงไป เม่ือไปรวมกับอัลฟ่า-โกลบิน
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ที่ปกติ จะได้ฮีโมโกลบินชนิดใหม่ คือ ฮีโมโกลบิน อี ขึ้นมา ซึ่ง

นักวิทยาศาสตร์ก็ค้นพบฮีโมโกลบินชนิดน้ีได้จากท่ีว่าเม่ือนำ�เลือด

ท่ีมีฮีโมโกลบิน อี ไปวิเคราะห์แยกชนิดของฮีโมโกลบินด้วยประจุ

ไฟฟ้า (electrophoresis) จะได้ฮีโมโกลบินที่แยกออกมาต่าง

ตำ�แหน่งจาก ฮีโมโกลบิน เอ ตามปกติค่ะ การวินิจฉัยผู้ที่มี

ฮีโมโกลบิน อี ท้ังท่ีเป็นพาหะ หรือโรคท่ีเก่ียวข้องกับฮีโมโกลบิน

อี เราก็ใช้วิธีการวิเคราะห์ชนิดและปริมาณของฮีโมโกลบินด้วย

หลักการแบบนี้ค่ะ	 

		  นอกจากน้ี ความผิดปกติของยีนเบต้า-โกลบินท่ีทำ�ให้เกิด

ฮีโมโกลบิน อี นี้ ยังมีผลที่สำ�คัญอีกประการหนึ่งก็คือ ทำ�ให้

ปริมาณการสร้างสายโกลบินลดลงด้วย ส่งผลให้การสร้างฮีโม

โกลบินทำ�ได้น้อยลง หรือเรียกว่ามีผลเป็นธาลัสซีเมียด้วยนั่น

เองค่ะ ดังน้ัน สรุปรวมแล้ว ยีนฮีโมโกลบิน อี น้ีทำ�ให้เกิดความผิด

ปกติท้ังทางด้านโครงสร้าง (สร้างฮีโมโกลบินท่ีมีโครงสร้างผิดปกติ) 

และในเชิงปริมาณ (ปริมาณลดลง) ค่ะ	

		  บนโครโมโซมคู่ท่ี 11 ของคนเรามียีนเบต้า-โกลบิน สองยีน

อยู่บนโครโมโซมแต่ละข้าง ถ้ามีความผิดปกติของยีนเบต้า-โกลบิน

ทำ�ให้สร้างสายโกลบินน้อยลงหรือไม่ได้เลยหนึ่งยีนเรียกว่าเป็น

พาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมีย ถ้ามีความผิดปกติทั้งสองยีนก็จะ

เรียกว่าเป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย	

	 	 ในกรณีของฮีโมโกลบิน อี ผู้ที่มียีนของฮีโมโกลบิน อี บน

โครโมโซมข้างหนึ่ง และมียีนเบต้า-โกลบินที่ปกติบนโครโมโซม

อีกข้างหนึ่ง เราเรียกว่าเป็นพาหะของฮีโมโกลบิน อี ซึ่งไม่มี

อาการซีด เน่ืองจากว่ายังมียีนเบต้า-โกลบินท่ีปกติข้างหน่ึงซ่ึงทำ�

งานทดแทนกันได้ เมื่อตรวจนับเม็ดเลือดของพาหะฮีโมโกลบิน 

อี จะพบว่าบางรายมีขนาดเม็ดเลือดแดงที่เล็กกว่าปกติ แต่บาง

รายก็มีขนาดปกติได้ค่ะ การวินิจฉัยทำ�ได้ด้วยการตรวจเลือดเพ่ือ

วิเคราะห์ฮีโมโกลบิน และสามารถยืนยันได้ด้วยการตรวจในระดับ

ยีนค่ะ ผู้ท่ีเป็นพาหะของฮีโมโกลบิน อี จะไม่มีอาการซีด ค่าความ

เข้มข้นของเลือดเท่ากับคนทั่วไป จะทราบว่าเป็นพาหะจากการ

ตรวจเลือดเท่านั้น ซึ่งก็มักจะทราบจากการตรวจคัดกรองธาลัส

ซีเมียเมื่อคู่สมรสมาฝากครรภ์ หรือทราบโดยบังเอิญจากการ

ตรวจเลือดแล้วพบว่าเม็ดเลือดแดงมีขนาดเล็ก และได้ตรวจเลือด

เพื่อวิเคราะห์ฮีโมโกลบินต่อค่ะ ผู้ที่เป็นพาหะของฮีโมโกลบิน อี 

ไม่จำ�เป็นต้องได้รับยาประจำ�หรือการรักษาด้วยการให้เลือด แต่

ควรได้รับคำ�แนะนำ�จากทีมแพทย์ในกรณีท่ีวางแผนจะมีบุตร เน่ือง

จากสามารถส่งต่อยีนไปให้บุตรหลาน และการเข้าคู่กันของยีน

ฮีโมโกลบิน อี กับยีนเบต้า-ธาลัสซีเมียจะทำ�ให้เกิดโรคเบต้า-ธาลัส

ซีเมีย ซึ่งจะได้กล่าวต่อไปค่ะ	

	 	 ต่อไป กรณีที่ 2 นะคะ ผู้ที่มียีนของฮีโมโกลบิน อี บน

โครโมโซมข้างหน่ึง และมียีนเบต้า-โกลบินท่ีผิดปกติเป็นธาลัสซีเมีย

(คือสร้างสายเบต้า-โกลบินได้น้อยลงหรือไม่ได้เลย) จะเรียกว่า

เป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี (Beta-thalassemia/

hemoglobin E disease หรือ Hemoglobin E/beta-thalas-

semia) จะมีอาการซีดซึ่งความรุนแรงมากน้อยแตกต่างกัน บาง

รายมีอาการซีดเพียงเล็กน้อย ไม่มีอาการเหนื่อยหรืออ่อนเพลีย 

และทราบว่าเป็นโรคจากการตรวจเลือด ไปจนถึงบางรายที่มี

อาการซีดมาก ตับและม้ามโต จำ�เป็นต้องได้รับการรักษาด้วย

การให้เลือดแดงอย่างสมํ่าเสมอ ร่วมกับการให้ยาขับธาตุเหล็ก

ซึ่งระดับความรุนแรงของโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี ที่

รุนแรงต่างกันได้มากในผู้ป่วยแต่ละรายนี้ ปัจจุบันมีรายงานว่า

เกี่ยวข้องกับปัจจัยทางพันธุกรรมหลายประการ เช่น ชนิดของ

มิวเตช่ันของเบต้า-ธาลัสซีเมีย การมีอัลฟ่า-ธาลัสซีเมียร่วมด้วย

และยีนที่เกี่ยวข้องกับการสร้างฮีโมโกลบิน เอฟ แต่ทั้งนี้ทั้งนั้น

ความสัมพันธ์ระหว่างความรุนแรงของโรคกับปัจจัยทางพันธุกรรม

นี้ปัจจุบันก็ยังไม่สามารถอธิบายได้ทั้งหมด ยังต้องมีการศึกษา

เพิ่มเติมอีกมากค่ะ	

	 	 กรณีที่ 3 คือ ผู้ที่มียีนของฮีโมโกลบิน อี บนโครโมโซม

ทั้งสองข้าง ซึ่งจะไม่มียีนเบต้า-โกลบินที่ปกติเลย เราจะเรียกว่า

เป็น โฮโมซัยกัส ฮีโมโกลบิน อี (Homozygous hemoglobin 

E) กลุ่มน้ีไม่มีอาการซีดหรือมีอาการซีดเพียงเล็กน้อยไม่จำ�เป็น

ต้องได้รับเลือดค่ะ	 

	 	 นอกจากนี้ยังมีกรณีที่ฮีโมโกลบิน อี พบร่วมกับโรคธาลัส

ซีเมียหรือฮีโมโกลบินผิดปกติอ่ืน เช่น พบร่วมกับโรคฮีโมโกลบิน

เอช เป็นต้น ก็จะทำ�ให้การแปลผลการตรวจเลือดและการพยากรณ์

ความรุนแรงของโรคซับซ้อนขึ้น ซึ่งหมอจะขออนุญาตยังไม่

กล่าวถึงในบทนี้นะคะ	

	 	 สำ�หรับคุณพ่อคุณแม่ที่มีลูกเป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/

ฮีโมโกลบิน อี หรือผู้ที่เป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี

นั้น การดูแลผู้ป่วยที่สำ�คัญก็เช่นเดียวกับธาลัสซีเมียทุกชนิดคือ

ควรมีความรู้เก่ียวกับโรค และปฏิบัติตัวให้ถูกต้องเพ่ือรักษาสุขภาพ

ร่างกายให้แข็งแรงค่ะ หมอมีคำ�ถามที่ผู้ป่วยและครอบครัวมักจะ

ถามบ่อยๆ พร้อมคำ�ตอบ ดังนี้ค่ะ	

คำ�ถามที่ 1		

	 โรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี มีชื่อย่อไหมอาการของ

โรคเป็นอย่างไร	  

คำ�ตอบ 		

	 โรคโลหิตจางเบต้า-ธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี นั้น อาจเรียก

ย่อๆ ว่า โรคธาลัสซีเมียชนิด “เบต้า-อี” ค่ะ อาการของโรคมีความ

แตกต่างกันได้มากในผู้ป่วยแต่ละราย มีอาการได้ต้ังแต่ซีดน้อย

ไม่จำ�เป็นต้องรับเลือดเลยไปจนถึงปานกลางต้องการรับเลือดเป็น
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ครั้งคราวและซีดมากจำ�เป็นต้องได้รับเลือดอย่างสมํ่าเสมอ ผู้ที่

มีอาการซีด จะสังเกตได้จากสีด้านในเปลือกตาและริมฝีปากที่

ซีดลง มีอาการเหน่ือยง่ายเม่ือออกกำ�ลังกายหรือทำ�กิจกรรมต่างๆ

ผู้ป่วยเด็กทารกอาจมีการอาการอ่อนเพลียไม่ค่อยเล่น รับประทาน

อาหารได้น้อยลง งอแงกว่าปกติ นํ้าหนักขึ้นช้า บางรายมี

อาการตาเหลืองตัวเหลืองร่วมด้วย รายที่มีอาการซีดเรื้อรังอาจ

จะตรวจร่างกายพบการเปลี่ยนแปลงของหน้าตาและรูปกระดูก

และตับและม้ามโตขึ้นค่ะ	

 คำ�ถามที่ 2	  

	 จะต้องดูแลผู้ป่วยอย่างไร	 

คำ�ตอบ	 

	 ผู้ป่วยควรรักษาสุขอนามัยตามปกติ รับประทานอาหารสุก 

สะอาด และให้ครบห้าหมู่ พักผ่อนให้พอเพียง เข้านอนให้เป็น

เวลา ไม่ควรนอนดึกหรืออดนอน ควรออกกำ�ลังกายอย่างสมํ่า

เสมอ แต่ไม่ควรหักโหม หลีกเลี่ยงกีฬาที่มีการปะทะ ควรมาพบ

แพทย์ตามที่นัดหมาย ซึ่งความจำ�เป็นในการให้เลือดและความถี่

ของการให้เลือดทีมแพทย์จะพิจารณาจากหลายปัจจัย ได้แก่ ระดับ

ความเข้มข้นของเลือดในภาวะปกติ การเติบโต ขนาดของตับ

และม้าม และปัจจัยอื่นๆ แพทย์จะให้ยาบำ�รุงเลือดโฟลิกเม็ดสี

เหลือง ขอให้รับประทานให้ครบตามท่ีแพทย์ส่ัง และบางรายอาจ

ได้รับวิตามินรวมร่วมด้วยค่ะ เม่ือมีไข้ การติดเช้ือ ควรพบแพทย์

และสังเกตอาการซีด ตัวเหลืองตาเหลืองที่เปลี่ยนแปลงไปจาก

เดิม ถ้ามีอาการผิดปกติควรมาพบแพทย์ค่ะ 	

คำ�ถามที่ 3	

	 รับประทานยาธาตุเหล็ก หรือวิตามินรวมท่ีมีธาตุเหล็ก จะช่วย

ทำ�ให้เม็ดเลือดแดงเพิ่มขึ้นและอาการซีดดีขึ้นหรือไม	่  

คำ�ตอบ	 

	 สำ�หรับโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี และโรคธาลัสซีเมีย

ทุกชนิด แนะนำ�ให้หลีกเลี่ยงการให้ยาธาตุเหล็ก หรือวิตามินรวม

ที่มีธาตุเหล็กทุกชนิดค่ะ รวมทั้งหลีกเลี่ยงอาหารที่มีธาตุเหล็กสูง 

เช่น เครื่องในสัตว์ ตับ เลือด สาหร่าย เนื่องจากไม่ช่วยเรื่องการ

สร้างเม็ดเลือดแดงเพิ่ม และจะเพิ่มธาตุเหล็กที่สะสมเกินขนาด

ในร่างกาย ซึ่งในระยะยาวอาจทำ�ให้เกิดผลแทรกซ้อนได้ค่ะ	 

 คำ�ถามที่ 4	  

	 ลูกสาวคนแรกได้รับการวินิจฉัยเป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/

ฮีโมโกลบิน อี มีอาการซีดตั้งแต่อายุ 1 ปี และได้รับเลือดแดงและ

ยาขับธาตุเหล็กอย่างสม่ําเสมอ พ่อและแม่ตรวจเลือดแล้วพบว่า

พ่อเป็นพาหะของฮีโมโกลบิน อี และแม่เป็นพาหะของเบต้า-ธาลัส

ซีเมีย  ถ้าจะตั้งครรภ์อีกมีโอกาสที่ลูกคนต่อไปจะเป็นโรคเบต้า-

ธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี มากน้อยเท่าใด	  

คำ�ตอบ	 

	 เม่ือคุณพ่อเป็นพาหะของฮีโมโกลบิน อี และคุณแม่เป็นพาหะ

ของเบต้า-ธาลัสซีเมีย  จะมีโอกาสในทุกๆ การตั้งครรภ์ เป็นดังนี้ 

	

	 	ลูกมียีนเบต้า-โกลบินที่ปกติทั้งสองยีน โอกาสหนึ่งในสี่

	 	ลูกเป็นพาหะของฮีโมโกลบิน อี โอกาสหนึ่งในสี่	

	 	ลูกเป็นพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมียโอกาสหนึ่งในสี่	  

	 	ลูกเป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี โอกาสหนึ่ง

ในสี่ ค่ะ ถ้าวางแผนที่จะตั้งครรภ์ต่อไป แนะนำ�ให้พบสูติแพทย์

ต้ังแต่ก่อนต้ังครรภ์เพ่ือรับคำ�ปรึกษาเพ่ิมเติมเก่ียวกับการวินิจฉัย

ก่อนคลอด หรือถ้าทราบว่าตั้งครรภ์แล้วแนะนำ�ให้ฝากครรภ์โดย

เร็วที่สุดเพื่อรับคำ�ปรึกษาเช่นกันค่ะ	

	 	 ฉบับนี้ หมอขอนำ�เสนอข้อมูลของ ฮีโมโกลบิน อี  ไว้เท่านี้นะคะ ถ้ามีข้อสงสัยเพิ่มเติมประการใด ท่านผู้อ่านสามารถส่งคำ�ถาม

และข้อเสนอแนะมาที่จุลสารฯ ได้ค่ะ ยินดีตอบทุกคำ�ถามค่ะ แล้วพบกันใหม่ฉบับหน้านะคะ	


