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ศ. พญ.อรุณี  เจตศรีสุภาพ

คุยกับ...       หมออรุณี

  ไม่นานมานี้มีสตรีท่านหนึ่ง อายุ 21 ปี เขียนจดหมายมาถามใน web haamor.com

ว่าเธอและสามีเป็นพาหะแอลฟาธาลัสซีเมียหนึ่งทั้งสองคนจะมีบุตรเป็นอย่างไร 

  หมอได้ตอบเธอไปทาง web ดังกล่าว จึงขออนุญาตท่านผู้จัดการและ เจ้าของ web นำาคำา

ตอบที่ส่งไปให้ตอบทาง web และได้ปรับเล็กน้อยมาลงในจุลสารธาลัสซีเมียเพื่อให้ได้ประโยชน์

ในวงกว้างและตรงกลุ่มมากขึ้นค่ะ 

  ตอบ

	 	 โชคดีนะคะท่ีคุณได้ตรวจจนทราบว่าเป็นพาหะธาลัสซีเมีย

คุณหมอได้ตรวจดูดีเอ็นเอของคุณและสามีด้วยใช่ไหมคะ	ที่บอก

ว่าเป็นพาหะธาลัสซีเมียชนิดแอลฟาธาลัสซีเมีย1	 ทั้ง	 2	 คน	

เนื่องจากพาหะชนิดดังกล่าวต้องตรวจดีเอ็นเอจึงจะแน่ใจค่ะ	

	 	 คุณโชคดีท่ีได้ทราบเร่ืองน้ีก่อนท่ีจะมีบุตร	คุณจะได้มีเวลา

คิดไตร่ตรองและเตรียมการอย่างรอบคอบ	

	 	 ท้ังสามีและภรรยาเป็นพาหะธาลัสซีเมียชนิดแอลฟา

ธาลัสซีเมีย	1	(alpha-thalassemia	1)	ถือเป็นคู่เสี่ยงต่อการมีบุตร

เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง	 ที่เรียกว่า	 ฮีโมโกลบินบาร์ท

ไฮดรอพส์ฟีตัลลิส	(Hemoglobin	Bart's	hydropsfetalis)	

	 	 คู่เสี่ยงในคู่ของคุณหมายความว่า	คุณมีโอกาสมีบุตรเป็น

โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง	 อย่างไรก็ตาม	 คุณอาจมีบุตรเป็น

พาหะธาลัสซีเมีย	 หรือมีบุตรปกติก็ได้	 ในกรณีที่บุตรของคุณ

เป็นพาหะธาลัสซีเมีย	 จะเหมือนคนปกติทุกอย่างเหมือนพ่อแม่

ต้องเจาะเลือดตรวจดีเอ็นเอจึงจะทราบว่าเป็นพาหะธาลัสซีเมีย

ชนิดแอลฟาธาลัสซีเมีย	1		

  มีคำ�อธิบ�ยเพื่อคว�มเข้�ใจดังนี้

	 	 หากบุตรไม่ได้รับสารพันธุกรรมหรือยีนในส่วนที่ผิดปกติ

ของทั้งพ่อและแม่	บุตรจะปกติ	

	 	 หากบุตรได้รับความผิดปกติจากพ่อหรือแม่เพียงฝ่าย

เดียว	 จะเป็นพาหะธาลัสซีเมียเช่นเดียวกับพ่อหรือแม่	 โดยผู้ที่

เป็นพาหะจะไม่มีอาการของโรคธาลัสซีเมียเลย	แต่เม่ือเจาะเลือด

ตรวจจะพบความผิดปกติของเลือดเล็กน้อยคือพบว่าซีดเล็กน้อย

	 	 เม็ดเลือดแดงมีขนาดเล็กและติดสีจางเล็กน้อยอย่างไร

ก็ตามไม่ก่อให้เกิดอาการ	

	 	 แต่หากบุตรท่ีรับความผิดปกติของพ่อและแม่มาท้ังคู่	บุตร

จะเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงดังที่กล่าวชื่อไว้ข้างต้น	ซึ่งโรค

ธาลัสซีเมียชนิดน้ีจะรุนแรงมากคือทารกจะมีอาการซีดมากตั้ง

แต่อยู่ในครรภ์มารดา	มีอาการหัวใจวาย	พบว่าตัวบวม	หัวใจโต	

ตับม้ามโตมาก	 ส่วนใหญ่มักเสียชีวิตตั้งแต่ในครรภ์หรือหลัง

คลอดไม่กี่ชั่วโมง	เนื่องจากทารกจะมีอาการซีดมาก	เหตุเพราะ

ฮีโมโกลบินบาร์ทจับออกซิเจนไว้ไม่ปล่อยออกซิเจนให้เน้ือเยื่อ

ของร่างกายซึ่งเป็นที่ทราบกันดีแล้วว่าออกซิเจนสำาคัญต่อการ

มีชีวิต	

	 	 มีส่วนน้อยมากที่แพทย์พยายามช่วยชีวิตเด็กให้มีชีวิต

รอดตั้งแต่อยู่ในครรภ์โดยให้เลือดแก่เด็กตั้งแต่อยู่ในครรภ์และ

เมื่อพร้อมที่จะคลอดได้ให้คลอด	 แล้วทำาการปลูกถ่ายเซลล์ต้น

กำาเนิดเม็ดเลือดต่อเพื่อให้อวัยวะที่สร้างเม็ดเลือดคือไขกระดูก

สร้างเม็ดเลือดปกติออกมา	 แต่เด็กในสภาวะนี้อาจมีภาวะ

สมองขาดออกซิเจนจากภาวะซีดมากตั้งแต่ในครรภ์	 หรืออาจ

มีความพิการอื่นๆ	 ร่วมด้วยก็ได้	 ซึ่งจะคาดผลให้เด็กปกติยาก	

ส่วนใหญ่ของคู่เส่ียงที่มีบุตรเป็นโรคนี้มักจะตัดสินใจยุติการต้ัง

ครรภ์	 ในขณะที่ทารกในครรภ์อายุน้อย	 เพราะปัญหาสำาคัญคือ

ผลแทรกซ้อนในแม่ที่มีบุตรเป็นโรคนี้คือการมีความดันโลหิตสูง	

อาจมีภาวะชัก	 ภาวะเลือดออกมากในการคลอดหรือหลังคลอด	

และแม่อาจมีอาการแทรกซ้อนมากถึงเสียชีวิตได้ในอัตราสูง	
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	 โอก�สที่จะมีบุตรเป็นโรคชนิดรุนแรงนี้เท่�ใด

	 	 ในกรณีคู่ของคุณจะมีโอกาสที่บุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรงหนึ่งในสี่	 โอกาสมีบุตรเป็นพาหะสองในสี่	 โอกาส

ที่บุตรจะปกติหนึ่งในสี่	 แต่เนื่องจากพาหะไม่มีอาการคุณจึงมี

โอกาสมีบุตรที่สบายดีสามในสี่	

	 	 คุณคงเข้าใจคำาว่าโอกาสนะคะ	 โอกาสดังกล่าวจะเป็นไป

ได้ในทุกการตั้งครรภ์	 ไม่ได้หมายความว่ามีบุตร	4	คนจะมีบุตร

เป็นโรค	1	คน	เป็นพาหะ	2	คน	เป็นคนปกติ	1	คน	ไม่ใช่นะคะ

คุณอาจโชคดีมีบุตรปกติทั้งหมดก็ได้	 แต่หากคิดในทางที่โชค

ร้ายที่สุด	ก็อาจมีบุตรเป็นโรคในทุกการตั้งครรภ์ได้เช่นกัน	

	 	 ฟังดูน่ากลัวแต่แพทย์มีวิธีการตรวจว่าเด็กในครรภ์จะ

เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงดังกล่าวหรือไม่	 โดยการตรวจ

ติดตามด้วยเครื่องอัลตราซาวนด์และแพทย์สามารถวินิจฉัย

เบื้องต้นได้จากการตรวจดังกล่าว	 หากสงสัยแพทย์จะตรวจ

ดีเอนเอจากเลือดของทารกในครรภ์หรือชิ้นส่วนของรก	หรือจาก

นำ้าครำ่าขึ้นกับอายุครรภ์	 และขึ้นกับความเห็นของแพทย์ว่าจะ

ตรวจโดยวิธีใด	

	 	 หากพบว่าบุตรเป็นโรคชนิดรุนแรงดังกล่าว	 คู่สมรส

สามารถขอให้แพทย์ยุติการตั้งครรภ์ได้	โดยโรคธาลัสซีเมียชนิด

นี้เป็นหนึ่งในสามชนิดของโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงที่เป็น

นโยบายควบคุมป้องกันไม่ให้มีผู้ป่วยรายใหม่เกิดขึ้น	

	 	 ข้อสำาคัญมากคือการไปฝากครรภ์	 ต้องรีบไปพบแพทย์

และตรวจด้วยอัลตราซาวนด์ตั้งแต่อายุครรภ์	10-14	สัปดาห์	หาก

พบว่าผลอยู่ในเกณฑ์ปกติ	 แพทย์จะตรวจด้วยอัลตราซาวนด์

ซำ้าเมื่ออายุครรภ์	18-22	สัปดาห์และ	34-38	สัปดาห์	

ขออวยพรให้คุณมีบุตรปกติค่ะ

ศ. พญ.อรุณี  เจตศรีสุภาพ

  จากจดหมายฉบับน้ีและอีกหลายฉบับท่ีผู้เขียนได้รับเสมอ

แสดงให้เห็นถึงความตื่นตัวของประชาชนในการตรวจเกี่ยวกับ

ธาลัสซีเมีย	 และแสดงให้เห็นถึงผลของการช่วยกันให้ความรู้แก่

ประชาชนให้ตระหนักถึงความสำาคัญของปัญหาธาลัสซีเมียตลอด

จนให้ความสำาคัญในการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรง		

	 	 หมอได้ไปท่ีประเทศกำาพูชาเม่ือวันท่ี		22	กรกฎาคม		2559	

ด้วยวัตถุประสงค์เพื่อออกไปช่วยนักศึกษาปริญญาโทท่ีมาจาก

ประเทศนี้ทำาการศึกษาเร่ืองผลของการให้ความรู้เร่ืองโรคธาลัส

ซเีมยี		ตอ่การควบคมุปอ้งกนัโรคธาลสัซเีมียชนดิรนุแรงในชมุชน

ที่กรุงพนมเปญ	 โดยแบ่งเป็นกลุ่มที่ให้ความรู้และกลุ่มที่ไม่ได้

ให้ความรู้	 มีการวัดผลว่าหลังให้ความรู้มีความรู้มากขึ้นหรือไม่

และวัดผลความตระหนักถึงการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรง	 โดยมีบริการเจาะเลือดตรวจให้	 การตัดสินใจเจาะ

เลือดตรวจเป็นตัวชี้วัดอย่างหนึ่งถึงความตระหนักในการควบ

คุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง	 ขณะนี้อยู่ในระหว่างรวบ

รวมผลการศึกษา	

	 	 ประเทศไทยมีนโยบายควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมีย

ขนิดรุนแรง	นับถึงปีนี้	22	ปีแล้ว	ขณะที่ถามประชาชนในชุมชน

ที่หมู่บ้านในพนมเปญ	 (ถามโดยชาวกำาพูชา)	 กลุ่มนั้น	 บอกว่า

ไม่เคยได้ยินชื่อโรคนี้	 คาดหวังว่าต่อไปกำาพูชาคงมีการควบคุม

ป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงเช่นกัน	 เนื่องจากโรคนี้เป็น

โรคที่พบบ่อยโดยเฉพาะในกลุ่มประเทศเอเซียตะวันออกเฉียงใต้

	 	 การมีความรู้ความเข้าใจและความตระหนักในการควบ

คุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง	 เป็นหัวใจของความ

สำาเร็จในการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงเนื่อง

จากกระบวนการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

ประกอบด้วย	 หลักการสำาคัญคือ	 การให้ความรู้แก่ประชาชน

จนประชาชนเข้าใจและเกิดความตระหนักในการแสวงหาการ
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ตรวจเลือดเพื่อหาว่าตนและคู่สมรสเป็นคู่เส่ียงต่อการมีบุตรเป็น

โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงหรือไม่	 	 ในประเทศท่ีประสบความสำาเร็จ

จะต้องสามารถตรวจหาความผิดปกติในพันธุกรรมธาลัสซีเมีย

ของคนในชาติได้มากกว่าร้อยละ	 90	 ของความผิดปกติทาง

พันธุกรรมท่ีมีอยู่ในถ่ินน้ันๆ	และสามารถให้การบริการตรวจทารก

ในครรภ์		(ข้ึนกับชนิดของธาลัสซีเมีย	ว่าจะใช้การตรวจวิธีใด)	ตลอด

จน	 หากพบว่าทารกในครรภ์เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง	

คู่สมรสสามารถขอยุติการตั้งครรภ์ได้	 โดยกระบวนการในระยะ

ต่างๆ	จะต้องมีบุคลากรที่จะให้คำาแนะนำาปรึกษาทางพันธุศาสตร์

ได้เป็นอย่างดี	

	 	 การเจาะเลือดตรวจโดยวิธีต่างๆ	จะให้ข้อมูลได้ไม่เท่ากัน

ทั้งนี้ขึ้นกับเป้าหมายที่ต้องการและงบประมาณที่มี	

	 	 โดยปกติในประชากรจำานวนมาก	การตรวจข้ันแรกเรียกว่า

การตรวจกรอง	 ซึ่งสามารถจะกรองคนที่เป็นผู้เสี่ยงต่อการถ่าย

ทอดความผิดปกติของโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงได้	เพื่อดำาเนิน

การตรวจยืนยันในขั้นต่อไป	 	

	 	 ในระดับชาติมีการบริการตรวจกรองหญิงตั้งครรภ์และ

คู่สมรสการตรวจกรองที่ดีคือสามารถตรวจคนที่มีความผิดปกติ

ได้มากที่สุด	ไม่ผิดพลาดเลย	ซึ่งก็อาจมีคนที่ไม่ผิดปกติแต่ตรวจ

ว่าผิดปกติได้บ้าง(แต่อย่ามากนัก)	

  การตรวจกรองจะลดภาระการตรวจยืนยันได้มาก	ประหยัด

ทั้งงบประมาณและกำาลังคน 

	 	 ข้อสำาคัญคือแม้ท่านจะตรวจกรองภาวะพาหะ	หรือภาวะ

แฝงต่อความเสี่ยงของการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

ว่าเป็นผลลบ	 ข้อสรุปจากการตรวจกรองนี้จะบอกได้แต่เพียงว่า

ท่านอาจจะปกติหรือมีความผิดปกติชนิดไม่รุนแรงมีความเสี่ยง

ต่อการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดไม่รุนแรงได้	 แต่กลุ่มนี้ไม่

ได้อยู่ในกลุ่มท่ีต้องควบคุมป้องกัน	 เน่ืองจากผู้ป่วยโรคธาลัสซีเมีย

ชนิดไม่รุนแรงมีอาการไม่มากนัก	 สามารถมีชีวิต	 เรียนหนังสือ

หรือทำางานได้เช่นเดียวกับคนปกติ	 อาจจะมีปัญหาบ้างเวลามี

ไข้ติดเชื้อที่เม็ดเลือดแดงจะแตกมากกว่าปกติ	 มีอาการซีดมาก

ต้องให้เลือด	 หรือในบางคนอาจต้องให้เลือดเพื่อรักษาไม่ให้

หน้าตาเปล่ียน	 ไม่ให้ม้ามโตมาก	 หรือเพ่ือให้มีการเจริญเติบโตดีข้ึน

	 จากความผิดปกติในการตรวจกรองจะนำาไปสู่การตรวจราย

ละเอียดของฮีโมโกลบิน	(Hemoglobin	typing)	ซึ่งจะมีข้อจำากัด

อยู่ที่ไม่สามารถบอกว่าเป็นพาหะธาลัสซีเมียชนิดแอลฟาได้	แต่

สามารถบอกว่าเป็นโรคธาลัสซีเมียหรือไม่	เป็นพาหะธาลัสซีเมีย

ชนิดเบต้า	 หรือเป็นฮีโมโกลบินอี	 (ซึ่งเป็นเบต้าธาลัสซีเมียชนิด

หนึ่ง)	 หรือไม่ผู้เชี่ยวชาญอาจตั้งข้อสังเกตว่ามีธาลัสซีเมียชนิด

แอลฟาแฝงอยู่ร่วมกับธาลัสซีเมียชนิดเบตาได้เช่นกันเน่ืองจาก

ภาวะท่ีมีธาลัสซีเมียท้ังชนิดเบตาและแอลฟาในคนเดียวกันพบ

ได้ไม่น้อย	 แต่จะทราบแน่ชัดต้องไปศึกษาในระดับโมเลกุลท่ีเรียก

ว่า	DNA	analysis	

	 	 หมออาจพูดเรื่องการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรงซำา้แต่มีประเด็นท่ีแตกต่างเพ่ือต้องการให้ผู้อ่านได้ตระหนัก

ถึงความสำาคัญเร่ืองน้ีตลอดเวลา	แต่อย่าทำาให้เกิดเป็นความเครียด

ในชีวิต	 เพราะการมีความรู้เรื่องนี้มีประโยชน์ต่อชีวิตและครอบ

ครัวอย่างสำาคัญ 

  

	 	 ขอสรุปดังน้ีว่า	การเจาะเลือดตรวจหาว่าคู่สมรสเป็นคู่เส่ียง

ต่อการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงหรือไม่	สามารถทำา

ได้ในโรงพยาบาลทั่วไป	 อาจแตกต่างกันในรายละเอียดและข้อ

กำาจัดของแต่ละโรงพยาบาล	 อย่าลืมซักถาม	 และที่สำาคัญการ

ฝากท้องท่ีคลินิกสูตินรีเวชบางแห่งอาจไม่มีการตรวจเรื่องธาลัส

ซีเมียอย่าลืม	ขอให้มีการตรวจด้วยเพราะสามารถส่งเลือดตรวจ

ได้ตามห้องแลบต่างๆอย่างกว้างขวาง	

	 	 ที่สำาคัญควรฝากท้องตั้งแต่ครรภ์อ่อนๆ	เพื่อมีเวลาไตร่

ตรองเตรียมการ	

	 	 เวลาที่ดีที่สุดคือตรวจเลือดตั้งแต่ก่อนตั้งครรภ์เช่นผู้ส่ง

คำาถามมาถามหมอค่ะ	 แต่ค่าใช้จ่ายในการตรวจเลือดก่อนตั้ง

ครรภ์อาจต้องรับผิดชอบเอง	 เพราะยังไม่ได้ครอบคลุมสิทธิ

โดยรัฐบาลในคนที่ยังไม่ตั้งครรภ์	 แต่ถือว่าคุ้มค่าต่อการลงทุน

ชีวิตนะคะ	

  


