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รศ. พญ.พิมพ์ลักษณ์  เจริญขวัญ

...ตอนที่ 6

  สวัสดีค่ะท่านผู้อ่าน สุขสันต์วันปีใหม่ พ.ศ. 2559 แด่ท่านผู้อ่านทุกท่านนะคะ วันนี้เราจะมาคุย

กันเร่ือง โรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย เมเจอร์ (Beta-thalassemia major) หรืออีกช่ือหน่ึงคือ  โฮโมซัยกัส

เบต้า-ธาลัสซีเมีย (Homozygous beta-thalassemia) ซึ่งเป็นกลุ่มโรคหลักในผู้ป่วยธาลัสซีเมีย

ชนิดที่จำาเป็นต้องได้รับการรักษาด้วยการให้เลือดอย่างสมำ่าเสมอ คู่กันมากับโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/

ฮีโมโกลบิน อี ที่ได้เล่าไปเมื่อบทที่แล้วค่ะ โรคชื่อยาวนี้ บางทีจะได้ยินชื่อย่อว่า เบต้า-ธาล-เมเจอร์ 

ซึ่งท่านผู้อ่านหลายๆ ท่านจะเคยได้ยินชื่อมาแล้วนะคะ 

  เป็นโรคธาลัสซีเมียท่ีเกิดจากความผิดปกติของยีนเบต้า-โกลบินท้ังสองยีน ทำาให้สร้างโปรตีนสายเบต้า-โกลบิน ได้น้อยลง

  หรือไม่ได้เลย  

  คนเรามียีนเบต้า-โกลบิน สองยีนซึ่งอยู่บนโครโมโซมคู่ที่ 11 ถ้ามีความผิดปกติของยีนเบต้า-โกลบิน ทำาให้สร้างสาย

  โกลบินน้อยลงหรือไม่ได้เลยหนึ่งยีนเรียกว่าเป็นพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมีย ถ้ามีความผิดปกติทั้งสองยีนจะเรียกว่าเป็น

  โรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย เมเจอร์ หรือ โฮโมซัยกัส เบต้า ธาลัสซีเมีย 

  ผู้ที่เป็นพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมีย จะไม่มีอาการซีด เมื่อตรวจนับเม็ดเลือดจะพบว่ามีขนาดเม็ดเลือดแดงที่เล็กกว่า

  ปกติ การวินิจฉัยทำาได้ด้วยการตรวจวิเคราะห์ฮีโมโกลบิน และสามารถยืนยันได้ด้วยการตรวจในระดับยีน 

  ในโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย เมเจอร์ ผลจากการสร้างสายเบต้า-โกลบินได้น้อยลงหรือไม่ได้เลย ประการแรก จะทำาให้การ

  สร้างฮีโมโกลบิน เอ ที่เป็นฮีโมโกลบินหลักในเด็กและผู้ใหญ่ ซึ่งประกอบด้วยสายอัลฟ่า-โกลบินและสายเบต้า-โกลบิน

  อย่างละสองสายทำาได้น้อยลง ทำาให้เกิดอาการซีด และประการที่สองคือ สายอัลฟ่า-โกลบินที่สร้างได้ตามปกติซึ่งไม่มี

  คู่เบต้า-โกลบินมาจับด้วยจะตกตะกอน ทำาให้กระบวนการสร้างเม็ดเลือดแดงใหม่ในไขกระดูกเป็นไปอย่างไม่มีประสิทธิภาพ

  ผู้ที่เป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย เมเจอร์ ส่วนใหญ่มีอาการซีด จำาเป็นต้องได้รับการรักษาด้วยการให้เลือดแดงอย่างสมำ่าเสมอ

  หรือจัดอยู่ในกลุ่มธาลัสซีเมียที่พึ่งพาเลือด (Transfusion-dependent thalassemia) อาการซีดมักสังเกตได้ตั้งแต่อายุ

  ประมาณ 6 เดือนถึง 1 ปี ถ้ามีอาการซีดเรื้อรังจะมีขนาดของตับและม้ามโตขึ้น  

  ทบทวนกันก่อนนะคะว่าฮีโมโกลบินในเม็ดเลือดแดงท่ีทำา

หน้าที่ขนส่งออกซิเจนนั้น ประกอบด้วยสารประกอบที่ชื่อว่าฮีม และ

โปรตีนโกลบินสี่สาย ซึ่งในฮีโมโกลบิน เอ ที่เป็นฮีโมโกลบินหลักในเด็ก

และผู้ใหญ่จะเป็นสายอัลฟ่า-โกลบินสองสาย คู่กับสายเบต้า-โกลบิน 

สองสาย คนเรามียีนเบต้า-โกลบินอยู่สองยีน อยู่บนโครโมโซมคู่

ท่ี 11 ยีนผิดปกติท่ีทำาให้เกิดเบต้า-ธาลัสซีเมีย พบได้บ่อยในบริเวณกว้าง

ครอบคลุมประเทศแถบทะเลเมดิเตอร์เรเนียนทางทวีปยุโรปตอนใต้  

แอฟริกา แถบอาหรับ เอเชียใต้ จนมาถึงเอเชียตะวันออกเฉียงใต้ 

ซึ่งก็รวมถึงประเทศไทยด้วย ความผิดปกติของยีนเบต้า-โกลบินที่ทำา

ให้เกิดเบต้า-ธาลัสซีเมียนั้นมีหลายชนิด สามารถแบ่งออกเป็นสอง

กลุ่มใหญ่ได้เป็น กลุ่มที่ทำาให้ไม่สามารถสร้างสายเบต้า-โกลบินได้

เลย 

   หรอืเรยีกวา่เบตา้-ศนูย ์(beta-zero) ธาลสัซเีมีย และกลุม่ทีย่งั

สามารถสร้างสายเบต้า-โกลบินได้แต่ในปริมาณท่ีลดลง เรียกว่า เบต้า-

บวก (beta-plus) ธาลัสซีเมีย 

  สำาหรับประเทศไทยนั้น ประชากรไทยประมาณร้อยละ 1-6 

เป็นพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมีย ซึ่งหมายความว่ามียีนเบต้า-โกลบิน

ที่ผิดปกติ 1 ยีนคู่กับอีกยีนที่ปกติ ผู้ที่เป็นพาหะจะไม่มีอาการซีด 

เมื่อตรวจนับเม็ดเลือดจะพบว่ามีขนาดเม็ดเลือดแดงที่เล็กกว่าปกติ 

การวินิจฉัยทำาได้ด้วยการตรวจวิเคราะห์ฮีโมโกลบิน และสามารถ

ยืนยันได้ด้วยการตรวจในระดับยีนค่ะ สำาหรับผู้ที่เป็นพาหะนี้ เนื่อง

จากมีระดับฮีโมโกลบินที่ปกติ ไม่มีอาการซีด จึงไม่จำาเป็นต้องได้รับ

การรักษา ไม่จำาเป็นต้องได้ยาโฟเลทหรือวิตามินเสริมค่ะ ยีนที่แฝง

อยู่นี้ สามารถถ่ายทอดไปให้บุตรหลานได้ และเมื่อเข้าคู่กันกับยีน

เบต้า-โกลบินที่ผิดปกติเช่นกัน สามารถทำาให้เกิดโรคโลหิตจางใน

กลุ่มเบต้า-ธาลัสซีเมียได้ ดังนั้น ผู้ที่เป็นพาหะของธาลัสซีเมียจึง

ควรรับคำาแนะนำาจากทีมแพทย์พยาบาลสำาหรับแนวทางปฏิบัติใน

กรณีที่วางแผนจะมีบุตรค่ะ 

  ส่วนกลุ่มโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย เมเจอร์ นั้นเกิดจากความ

ผิดปกติของยีนเบต้า-โกลบินทั้งสองยีน ทำาให้ร่างกายสร้างโปรตีน
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สายเบต้า-โกลบิน ได้ปริมาณน้อยลงหรือไม่ได้เลย ผลที่ตามมาจะมี

สองเรื่องหลักๆ ดังนี้ค่ะ  

  ประการแรก จะทำาให้การสร้างฮีโมโกลบิน เอ ทำาได้น้อยลง 

ทำาให้เกิดอาการซีด  

  ประการที่สอง สายอัลฟ่า-โกลบินที่สร้างได้ตามปกติซึ่งไม่มี

คู่เบต้า-โกลบินมาจับด้วยจะตกตะกอน ทำาให้กระบวนการสร้างเม็ด

เลือดแดงใหม่ในไขกระดูกเป็นไปอย่างไม่มีประสิทธิภาพค่ะ 

  ผู้ที่เป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย เมเจอร์ ส่วนใหญ่มีอาการซีด 

จำาเป็นต้องได้รับการรักษาด้วยการให้เลือดแดงอย่างสมำ่าเสมอ หรือ

จัดอยู่ในกลุ่มที่เรียกว่าธาลัสซีเมียที่พึ่งพาเลือดหรือ “ทีดีที” (Trans-

fusion-dependent thalassemia, TDT) อายุที่เริ่มมีอาการซีดส่วน

ใหญ่มักอยู่ที่อายุประมาณ 6 เดือนถึง 1 ปี ประวัติโดยทั่วไปที่ได้คือ 

เมื่อแรกเกิดจะไม่มีอาการซีด ช่วงแรกๆ นำ้าหนักขึ้นดีและต่อมาเมื่อ

อายุประมาณ 6 เดือนขึ้นไป ผู้ปกครองจะเห็นว่าค่อยๆ ซีดลง อาจจะ

มีอาการเหนื่อยง่าย อ่อนเพลีย งอแง เล่นน้อยลงและนำ้าหนักไม่ค่อย

ขึ้นค่ะ ผู้ป่วยกลุ่มนี้ เกือบทั้งหมดจำาเป็นต้องได้รับการรักษาด้วยการ

ให้เลือดแดงอย่างสมำ่าเสมอ ถ้ามีอาการซีดเรื้อรัง เนื่องจากร่างกาย

พยายามจะสร้างเม็ดเลือดแดงใหม่เพิ่มขึ้น จะมีการขยายของไข

กระดูกทำาให้ลักษณะของกระดูกเปลี่ยนแปลง และมีขนาดของตับ

และม้ามโตขึ้น ในระยะยาวภาวะซีดจะมีผลต่อการเจริญเติบโตด้วย

  การวินิจฉัยโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย เมเจอร์ แพทย์จะทำาการ

วินิจฉัยจากประวัติ อายุที่เริ่มซีด การตรวจร่างกาย การตรวจนับเม็ด

เลือด ซึ่งจะพบว่าระดับฮีโมโกลบินตำ่า เมื่อตรวจด้วยกล้องจุลทรรศน์

จะพบว่าเม็ดเลือดแดงมีขนาดเล็ก ติดสีจาง และมีรูปร่างที่ผิดปกติ

พบเม็ดเลือดแดงตัวใหม่เพิ่มขึ้น ซึ่งเป็นหลักฐานแสดงว่าร่างกาย

พยายามสร้างเม็ดเลือดใหม่เพิ่มขึ้นมากกว่าในภาวะปกติเพ่ือชดเชย

อาการซีดค่ะ การวินิจฉัยท่ีแน่นอนทำาโดยการตรวจวิเคราะห์ชนิดและ

ปริมาณของฮีโมโกลบิน และอาจตรวจยืนยันด้วยการตรวจในระดับ

ยีนค่ะ 

  สำาหรับการดูแลผู้ป่วยที่เป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมยี เมเจอร์นั้น

หลักการจะเหมือนกันกับในผู้ป่วยธาลัสซีเมียท่ีพ่ึงพาเลือด โดยท่ัวไป

คือการรับเลือดแดงอย่างสม่ำาเสมอ จุดประสงค์หลักเพื่อบรรเทา

อาการซีดและเพื่อลดการสร้างเม็ดเลือดแดงที่ผิดปกติในร่างกาย ข้อ

หลังนี้สำาคัญมากค่ะ การให้เลือดจนพอในระดับที่สามารถลดการ

สร้างเม็ดเลือดแดงท่ีผิดปกติ จะช่วยป้องกันไม่ให้ตับและม้ามมีขนาด

โตขึ้น และป้องกันการเปลี่ยนแปลงของกระดูก และทำาให้การเจริญ

เติบโตเป็นไปอย่างปกติค่ะ 

  การให้เลือดอย่างสมำา่เสมอมีประโยชน์กับผู้ป่วยหลายประการ

ดังท่ีกล่าวมาแล้ว แต่ก็มีผลท่ีติดตามมาจากการรับเลือด คือธาตุเหล็ก

ที่อยู่ในเม็ดเลือดแดงที่ผู้ป่วยได้รับจะเข้าไปสะสมอยู่ในร่างกาย เมื่อ

ปริมาณเพิ่มขึ้นจะมีผลต่อเนื้อเยื่อและอวัยวะในร่างกาย หลักๆ ได้แก่ 

หัวใจ ตับ และต่อมไร้ท่อ ผู้ป่วยที่ได้รับเลือดสมำ่าเสมอจึงจำาเป็นจะ

ต้องได้รับยาขับธาตุเหล็กเป็นประจำาด้วย เรื่องภาวะธาตุเหล็กสะสม

จากการรับเลือดและการรักษานี้เป็นหัวข้อใหญ่ ซึ่งหมอจะขอแบ่ง

ไปเล่าให้ฟังในฉบับต่อไปนะคะ  

  นอกจากน้ี ผู้ป่วยและผู้ปกครองควรมีความรู้เก่ียวกับโรค และ

ปฏิบัติตัวให้ถูกต้องเพื่อรักษาสุขภาพร่างกายให้แข็งแรงค่ะ ผู้ป่วย

ควรออกกำาลังกายอย่างสมำ่าเสมอ แต่ไม่ควรออกกำาลังกายแบบ

หักโหม ควรพักผ่อนให้เต็มที่ เข้านอนแต่หัวคำ่า รับประทานอาหาร

ที่มีประโยชน์ เนื้อ นม ไข่ ข้าว ผัก ผลไม้ หลีกเลี่ยงอาหารที่มี

ธาตุเหล็กสูง เช่น เครื่องในสัตว์ ตับ เลือด สาหร่าย ควรกินอาหาร

ที่ปรุงสุก สะอาด และไม่ซื้อยา วิตามิน หรืออาหารเสริมรับกินเองค่ะ

ยาธาตเุหล็ก หรือวิตามินรวมทีม่ีธาตุเหล็กในผูป้่วยเบต้า-ธาลสัซีเมีย 

เมเจอร์ ไม่ช่วยเร่ืองการสร้างเม็ดเลือดแดงเพ่ิม และจะเพ่ิมธาตุเหล็ก

ที่สะสมเกินขนาดในร่างกาย ซึ่งในระยะยาวทำาให้เกิดผลแทรกซ้อน

ได้ค่ะ และสุดท้าย สำาหรับน้องๆ ผู้ป่วยท่ีอยู่ในวัยศึกษาขอให้ต้ังใจเรียน

ทำาการบ้าน ทบทวนบทเรียนทุกวัน แบ่งเวลาช่วยคุณพ่อคุณแม่

ทำางานบ้าน เพื่อจะได้เติบโตเป็นสมาชิกที่มีคุณภาพของครอบครัว

และสังคมต่อไปนะคะ  

  ในด้านของการถ่ายทอดทางพันธุกรรม กรณีท่ีสามีและภรรยา

ตรวจเลือดแล้วพบว่า ทั้งสองคนเป็นพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมีย  ใน

แต่ละครั้งของการตั้งครรภ์จะมีโอกาสของการท่ีลูกได้รับการถ่าย

ทอดยีนที่เข้าคู่กันแบบต่างๆ ดังนี้นะคะ  

    ลูกเป็นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย เมเจอร์ โอกาสหนึ่งในสี่

ของแต่ละการตั้งครรภ์ 

   ลูกเป็นพาหะของเบต้า-ธาลัสซีเมีย  โอกาสสองในสี ่ 

   ลูกมียีนเบต้า-โกลบินท่ีปกติท้ังสองยีนไม่เป็นโรคและ

ไม่เป็นพาหะ โอกาสหนึ่งในสี่ของแต่ละการตั้งครรภ์ค่ะ กรณีวางแผน

ที่จะตั้งครรภ์ แนะนำาให้พบสูติแพทย์ตั้งแต่ก่อนตั้งครรภ์เพื่อรับคำา

ปรึกษาเพิ่มเติมเกี่ยวกับการวินิจฉัยก่อนคลอด หรือถ้าทราบว่าตั้ง

ครรภ์แล้วแนะนำาให้ฝากครรภ์โดยเร็วเพื่อรับคำาปรึกษาเช่นกันค่ะ

 ส่วนในกรณีของคู่สมรสที่ทราบว่าตั้งครรภ์แล้ว และไม่เคย

ตรวจเลือดเพื่อคัดกรองธาลัสซีเมียมาก่อน แนะนำาให้ฝากครรภ์โดย

เร็ว เพื่อเข้ารับคำาปรึกษาเกี่ยวกับธาลัสซีเมียจากทีมแพทย์พยาบาล

และรับการเจาะเลือดตรวจต่อไปค่ะ 

  ฉบับนี้ หมอขอนำาเสนอข้อมูลของโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย 

เมเจอร์ ไว้เท่านี้นะคะ ถ้ามีข้อสงสัยเพิ่มเติมประการใดหรืออยากให้

เล่าเรื่องใดเพิ่มเติม ท่านผู้อ่านสามารถส่งคำาถามและข้อเสนอแนะ

มาที่จุลสารฯ ได้ค่ะ ยินดีตอบทุกคำาถามค่ะ แล้วพบกันใหม่ฉบับ

หน้านะคะ สวัสดีปีใหม่อีกครั้งค่ะ 


