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ขณะที่หมอเขียนเรื่องนี้ใจก�ำลังจดจ่ออยู่กับครอบครัวหนึ่ง 

ซึ่งพ่อและลูกสาววัยรุ่นเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดเดียวกัน ตามปกติ

ที่โรงพยาบาล แผนกกุมารเวชศาสตร์จะรักษาผู้ป่วยถึงอายุ 18 ปี 

แล้วส่งต่อไปที่ภาควิชาอายุรศาสตร์ พ่อพาลูกมารักษา ตัวพ่อเอง

ซีดและเหนื่อย แพทย์ที่พบจึงเจาะเลือดพ่อดู พบว่าค่าความเข้ม

ข้นในเลือดพ่อต�่ำด้วย ด้วยความเมตตา แพทย์จึงขอเลือดให้พ่อ

รับเลือดพร้อมลูกไปด้วยเพื่อพ่อจะได้ไม่ต้องเสียเวลาทั้งต้องตรวจ

ของตัวเองครั้งหนึ่งกับของลูกอีกครั้งหนึ่ง เพราะการมารับบริการ

ที่โรงพยาบาลของรัฐแต่ละครั้งนั้นใช้เวลาหมดวันทีเดียว

ก่อนหน้านั้นทราบว่าพ่อเป็นโรคธาลัสซีเมียและพาลูกมา

รักษา ระยะหลังนี้เลยตรวจคู่กันทั้งพ่อและลูก หมอต้องให้เลือด

ทั้งคู่เนื่องจากตรวจพบว่าทั้งลูกสาวและพ่อมีม้ามโต

จากการตรวจโดยละเอียดถึงดีเอ็นเอ พบว่าทั้งพ่อและลูก

เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดเออีบาร์ทคอนสแตนท์สปริง ซึ่งเป็นโรค

ที่มีทั้งแอลฟาธาลัสซีเมียร่วมกับบีตาธาลัสซีเมียในคนเดียวกัน 

นั่นคือมีความผิดปกติของแอลฟาธาลัสซีเมียที่ยีนทั้งสองข้างของ

โครโมโซม ข้างหนึ่งเป็นแอลฟาธาลัสซีเมีย1 อีกข้างหนึ่งเป็นความ

ผิดปกติของแอลฟายีน (มีมิวเตชั่น) เรียกว่าฮีโมโกลบินคอนสแตน

ท์สปริง ความผิดปกติในแอลฟายีนของผู้ป่วยและพ่อเรียกว่าเป็น 

ฮีโมโกลบินเอ็ชชนิดคอนสแตนท์สปริง ในส่วนของบีตายีน ผิดปกติ

ที่ยีนบีตาของโครโมโซมข้างหนึ่งเป็นฮีโมโกลบินอี ส่วนยีนบีตาอีก

ข้างหนึ่งของโครโมโซมปกติ จึงเป็นโรคที่ผสมระหว่าง ฮีโมโกลบิน

เอ็ชชนิดคอนสแตนท์ปริงร่วมกับเฮทเทอโรซัยกัสฮีโมโกลบินอี

อาการของโรคนี้ส่วนใหญ่มีอาการปานกลาง เรียกว่าธาลัส-

ซีเมียอินเทอร์มีเดีย (Thalassemia intermedia) หรือหากเรียก

ตามการแบ่งความรุนแรงของโรคธาลัสซีเมียในปัจจุบัน เรียกว่า

เป็นธาลัสซีเมียชนิดไม่พึ่งพาเลือด (Non transfusion dependent 

thalassemia) ผู้ป่วยกลุ่มนี้ไม่ต้องรับเลือดประจ�ำก็สามารถมีชีวิต

อยู่ได้ แต่มีข้อก�ำหนดในการให้เลือดคือเมื่อมีอาการไข้ติดเชื้อแล้ว

ซีดเหนื่อย หรือมีการเจริญเติบโตผิดปกติ มีกระดูกเปลี่ยนแปลง

ท�ำให้หน้าตาเปลี่ยน หรือมีม้ามโตมาก เป็นต้น การให้เลือดช่วย

ให้ความผิดปกติต่างๆ กลับมาดีขึ้น ม้ามเล็กลง เพราะในปัจจุบัน

มีข้อมูลเรื่องภาวะแทรกซ้อนจากการตัดม้ามมากขึ้น ดังนั้นจึงต้อง

พยายามรักษาไม่ให้ม้ามโตจนถึงกับต้องตัดม้ามเนื่องจากม้ามท�ำงาน

มากเกิน (hypersplenism) ซึ่งจะเก็บกินเม็ดเลือดแดง เม็ดเลือด
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ขาวและเกล็ดเลือด ท�ำให้ผู้ป่วยซีดมากต้องรับเลือดบ่อยมากจึง

จะมีชีวิตอยู่ได้ หรือมีเม็ดเลือดขาวต�่ำเกิดการติดเชื้อได้ง่ายแต่ไม่

ค่อยพบเรื่องเลือดออกจากเกล็ดเลือดต�่ำ

เมื่อในครอบครัวมีคนเป็นโรคธาลัสซีเมียหลายคน โดย

เฉพาะทั้งพ่อและลูกเป็นโรค ผู้เป็นพ่อแม่คงต้องมีความรู้สึกไม่

สบายใจ รู้สึกผิดว่าส่งต่อยีนผิดปกติไปให้ลูก ลูกเองถ้ารู้เรื่องโรค 

ธาลัสซีเมียและการถ่ายทอดทางพันธุกรรมแล้วก็อาจนึกต�ำหนิ

ว่าท�ำไมพ่อแม่จึงส่งยีนธาลัสซีเมียมาให้ลูก ท�ำไมไม่ตรวจเลือด

เสียก่อนจะมีลูก

เราจึงควรท�ำความเข้าใจเรื่องการป้องกันและควบคุมโรค 

ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงอีกครั้งหนึ่ง

ในนโยบายป้องกันและควบคุมโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

นั้น มีโรค 3 โรคที่อยู่ในข่ายที่ต้องตรวจกรองหาคู่เสี่ยงต่อโรคนี้

คือ ฮีโมโกลบินบาร์ทไฮดรอปส์ฟีตัลลิส โฮโมซัยกัสบีตาศูนย์ธาลัส- 

ซีเมีย และบีตาธาลัสซีเมียฮีโมโกลบินอี (โดยเฉพาะชนิดที่บีตา

ธาลัสซีเมียเป็นบีตาศูนย์)

นั่นคือคู่สมรสที่เป็นคู่เสี่ยงจะเป็นผู้ที่ส่งต่อยีนแอลฟาธาลัส

ซีเมีย 1 ทั้งคู่ ซึ่งได้แก่ผู้ที่เป็นพาหะแอลฟาธาลัสซีเมีย 1 หรือ

เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดที่จะส่งต่อยีนแอลฟาธาลัสซีเมีย 1 ไปสู่ลูก

ได้เช่น โรคฮีโมโกลบินเอ็ช หรือโรคฮีโมโกลบินเอ็ชชนิดที่มียีนฮี

โมโกลบินคอนสแตนท์สปริง หากลูกได้รับยีนแอลฟาธาลัสซีเมีย 

1 มาจากทั้งพ่อและแม่ทั้งคู่ ลูกมีโอกาสเป็นโรคที่เรียก ฮีโมโกล- 

บินบาร์ทฮัยดรอพส์ ฟีตาลิส ซึ่งเป็นโรคธาลัสซีเมียที่รุนแรงที่สุด

คือเด็กมักเสียชีวิตในครรภ์หรือเสียชีวิตในเวลาสั้นๆหลังคลอด และ

แม่ที่ตั้งครรภ์ลูกที่เป็นโรคนี้จะมีภาวะแทรกซ้อนของการตั้งครรภ์

สูง บางคนอาจมีอันตรายถึงชีวิต

ลูกที่เป็นโรคฮีโมโกลบินบาร์ทฮัยดรอพส์ ฟีตาลิส หากไม่ได้

รับการรักษาด้วยการให้เลือดตั้งแต่อยู่ในครรภ์ในเวลาที่เหมาะสม 

จะมีภาวะขาดออกซิเจน ท�ำให้แม้เกิดมามีชีวิตหรือมีการท�ำการปลูก

ถ่ายเซลล์ต้นก�ำเนิดเม็ดเลือดจนโรคหายแต่ก็มีปัญหาความพิการ

ทางสมองและความผิดปกติของอวัยวะต่างๆ ร่วมด้วยมาก ขณะนี้

มีการท�ำทะเบียนผู้ป่วยฮีโมโกลบินบาร์ทที่รอดชีวิตและมีการศึกษา

เรื่องการรักษาในอนาคตอาจท�ำให้ผลการรักษาดีขึ้นก็ได้
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ผู้ที่เป็นคู่เสี่ยงต่อการส่งต่อยีนบีตาศูนย์ธาลัสซีเมียให้ลูกก็

อยู่ในข่ายที่ต้องป้องกันไม่ให้ยีนบีตาศูนย์เข้าคู่กับบีตาศูนย์ หรือ

ยีนบีตาศูนย์กับฮีโมโกลบินอีมาคู่กัน

โดยสรุปคือจะต้องมีการตรวจกรอง ว่าผู้ที่จะเป็นพ่อและ

แม่คู่หนึ่งๆ ไม่ควรมีแอลฟาธาลัสซีเมีย 1 ทั้งสองฝ่าย ไม่ควร

มีบีตาศูนย์ธาลัสซีเมียทั้งสองฝ่าย และไม่ควรมีบีตาศูนย์ธาลัสซี

เมียกับฮีโมโกลบินอี

ต้องไม่ลืมค�ำว่าพาหะธาลัสซีเมียกับโรคธาลัสซีเมียต่างกัน 

พาหะธาลัสซีเมียมีความผิดปกติที่ยีนเพียงข้างเดียวของโครโมโซม 

(โครโมโซมจะเป็นคู่) จึงไม่มีอาการให้เห็นเป็นส่วนใหญ่ ส่วนโรค 

ธาลัสซีเมียมีความผิดปกติที่ยีนทั้งสองข้างที่มาเข้าคู่กันท�ำให้มี

อาการตั้งแต่น้อยมากจนถึงอาการมากต้องให้เลือดจึงจะมีชีวิต

อยู่ได้ (ยีนผิดปกติอาจอยู่ในคนคนเดียวกันแต่ไม่เข้าคู่กันที่จะ

ท�ำให้เกิดโรคก็ได้)

การตรวจกรองคู่เสี่ยงต่อการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรง โดยการตรวจขนาดเม็ดเลือดแดง (Mean corpuscular 

volume : MCV) ว่าเล็กมากกว่าปกติหรือไม่หรือมีค่าตรวจสอบ

ความเปราะ (one tube osmotic fragility test : OFT) ว่าให้ผล

เป็นบวกหรือไม่ และการตรวจอีกอย่างหนึ่งคือการตรวจฮีโมโกลบิ

นอีด้วยวิธีดีซีไอพี (Dichlorophenol indophenol precipitation 

test- DCIP) การตรวจกรองดังกล่าวนี้จะตรวจกรองได้เฉพาะผู้

ที่มีแอลฟาธาลัสซีเมีย1 บีตาศูนย์ธาลัสซีเมีย และฮีโมโกลบินอี 

การตรวจกรองจึงไม่สามารถตรวจผู้ที่มียีนธาลัสซีเมียแต่ไม่ใช่ 3 

ชนิดดังกล่าว ดังนั้นจึงไม่ได้ป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดไม่รุนแรง 

ซึ่งสามารถมีชีวิตอยู่ได้โดยอาจไม่ต้องรับเลือดหรือรับเลือดเมื่อมี

ข้อบ่งชี้ในบางกรณี

ในกรณีของครอบครัวที่เล่าไว้เบื้องต้น แม้ว่าแม่จะมีผลตรวจ

เลือดโดยการตรวจกรองผ่าน ไม่ว่าขนาดของเม็ดเลือดแดงปกติ

และดีซีไอพีให้ผลเป็นลบ ยังไม่สามารถบอกได้แน่นอนว่าแม่ปกติ 

นอกจากการศึกษาในระดับดีเอ็นเอ ดังนั้น หากพ่อมียีนแอลฟา

ธาลัสซีเมีย1 ร่วมกับมีฮีโมโกลบินอีด้วย และแม่ผ่านการตรวจกรอง 

แม่คงมียีนแอลฟาธาลัสซีเมีย2 ชนิดฮีโมโกลบินคอนสแตนท์สปริง

แฝงอยู่โดยแม่ไม่มีอาการหรือการตรวจเลือดออกมาปกติ ลูกได้

รับยีนแอลฟาธาลัสซีเมีย1และฮีโมโกลบินอีจากพ่อกับรับแอลฟา

ธาลัสซีเมีย2 ชนิดฮีโมโกลบินคอนสแตนท์สปริงจากแม่ ลูกจึงมี

ทั้งยีนแอลฟาธาลัสซีเมีย1 แอลฟาธาลัสซีเมีย2 ชนิดฮีโมโกลบิน

คอนสแตนท์สปริงและฮีโมโกลบินอี ซึ่งท�ำให้เกิดโรคธาลัสซีเมีย

ชนิดอีเอบาร์ทคอนสแตนท์สปริง ซึ่งก็ไม่ได้หมายความว่าลูกของ

พ่อแม่คู่นี้จะเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดนี้ทุกคน อาจมีโอกาสเป็นโร

คธาลัสซีเมียฮีโมโกลบินเอ็ชชนิดคอนสแตนท์สปริงหรือไม่เป็นโรค 

เป็นพาหะอย่างใดอย่างหนึ่ง หรือพาหะธาลัสซีเมียที่มียีนแอลฟา

ธาลัสซีเมียที่มีอยู่ทั้งในพ่อและแม่ ที่เป็นทั้งยีนแอลฟาและฮีโมโก

ลบินอีร่วมกันโดยไม่มีอาการ หรือลูกก็มีโอกาสปกติเลยโดยไม่มี

ยีนธาลัสซีเมียด้วยก็ได้ ซึ่งโอกาสที่ลูกจะเป็นภาวะใดเท่าไรอาจซับ

ซ้อน ส�ำหรับผู้ที่มีโอกาสดังกล่าวแพทย์จะให้ค�ำแนะน�ำได้

ในปัจจุบันคนเป็นโรคธาลัสซีเมียมีความสามารถไม่ด้อยไป

กว่าคนปกติ สามารถเรียนและท�ำงานได้เหมือนคนปกติ แม้ว่าจะ

เกิดเป็นโรคธาลัสซีเมีย อย่าหมดหวังท้อแท้ หากสามารถพัฒนา

ตนเองได้เต็มศักยภาพและเป็นคนดีย่อมได้รับโอกาสดีๆ ในชีวิต 

ดังที่หมอเคยเขียนเล่าไว้ในโอกาสก่อนๆ แล้ว
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