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โรคโลหิตจางธาลัสซีเมียคืออะไร?
โรคโลหิตจางธาลัสซีเมียเป็นโรคโลหิตจางที่ถ่ายทอดทาง

พันธุกรรม คนทุกคนจะได้รับพันธุกรรมครึ่งหนึ่งจากพ่อและอีกครึ่ง

หนึ่งจากแม่ โรคธาลัสซีเมียจะเกิดขึ้นได้ก็ต่อเมื่อคนคนนั้นได้รับ

การถ่ายทอดพันธุกรรมที่ผิดปกติในชนิดเดียวกัน (ชนิดอัลฟ่าหรือ

เบต้าโกลบิน) ทั้งสองข้างจากพ่อและแม่จึงจะเกิดโรคเป็นโรคอัลฟ่า

หรือเบต้าธาลัสซีเมียได้ (ทั้งนี้พันธุกรรมที่ท�ำให้เกิดโรคได้จะต้องมี

ความรุนแรงเพียงพอในการท�ำให้เกิดความผิดปกติด้วย) ในกรณีได้

รับการถ่ายทอดความผิดปกติเพียงข้างเดียวจากพ่อหรือแม่หรือได้

รับความผิดปกติต่างชนิดจากพ่อและแม่ (เช่น ได้รับความผิดปกต ิ

ชนิดอัลฟ่าจากพ่อและชนิดเบต้าจากแม่) จะเรียกว่าเป็นพาหะ

ของโรค (หรือมีพันธุกรรมแฝง) กรณีนี้ไม่นับว่าเป็นโรคคือไม่มี

อาการผิดปกติและไม่เกิดภาวะแทรกซ้อนใด แต่อาจจะพบมีระดับ

เม็ดเลือดแดงที่ต�่ำกว่าเกณฑ์ปกติได้เล็กน้อยจากการตรวจความ

สมบูรณ์ของเม็ดเลือด (มีภาวะซีดเล็กน้อยโดยไม่มีอาการ) และ

มีโอกาสในการถ่ายทอดความผิดปกติทางพันธุกรรมส่งต่อให้สู่รู่น 

ถัดไปได้ 

โรคธาลัสซีเมียเกิดจากความผิดปกติของการสร้างโปรตีน

ช่ือโกลบิน (globin) ซึ่งเป็นองค์ประกอบหลักของฮีโมโกลบิน 

(hemoglobin, Hb) ที่อยู่ในเม็ดเลือดแดง ความรุนแรงของโรค

มีความแตกต่างกันไป ในผู้ป่วยที่เป็นโรคนี้เม็ดเลือดแดงจะถูก

ท�ำลายเร็วกว่าปกติ เกิดภาวะซีดเรื้อรังท�ำให้การขนส่งออกซิเจน

ไปยังเนื้อเยื่อต่างๆ ลดลง ส่งผลต่อการเจริญเติบโตและการท�ำงาน

ของอวัยวะต่างๆ ได้ การวินิจฉัยโรคที่ถูกต้องเพื่อให้ผู้ป่วยได้รับการ

รักษาที่ถูกต้องและต่อเนื่องเป็นสิ่งส�ำคัญ ในรายที่มีอาการรุนแรง

มากจ�ำเป็นต้องให้การรักษาโดยการให้เลือดเป็นระยะตลอดชีวิต

ท�ำไมจึงต้องมีการตรวจคัดกรอง
โรคธาลัสซีเมีย?

โรคธาลัสซีเมียเป็นโรคทางพันธุกรรมที่ท�ำให้เกิดโลหิตจางที่

พบได้บ่อยที่สุดโรคหนึ่งของโลก ส�ำหรับประเทศไทยมีความชุกของ

โรคนี้มากที่สุดประเทศหนึ่งโดยพบว่าคนไทยมีพันธุกรรมของโรคนี้

ได้สูงถึงร้อยละ 30-40 ของประชากรขึ้นกับภูมิภาคที่ท�ำการศึกษา 

จะเห็นได้ว่าการตรวจคัดกรองโรคธาลัสซีเมียในตัวอย่างเลือดสาย

สะดือหรือเลือดส้นเท้า (หยดบนกระดาษกรอง) จากทารกแรกคลอด

นั้น เป็นหนึ่งในการตรวจคัดกรองโรคที่ส�ำคัญและสามารถท�ำได้ไม่

ยาก ค่าใช้จ่ายไม่ได้แตกต่างจากการตรวจในผู้ใหญ่ การตรวจพบว่า

เป็นโรคตั้งแต่แรกเกิดท�ำให้แพทย์สามารถให้ค�ำแนะน�ำและเริ่มการ

รักษาที่มีประสิทธิภาพได้ตั้งแต่ระยะแรกของชีวิต ซึ่งท�ำให้เด็กที่ได้

รับการรักษาตั้งแต่อายุน้อยมีการเจริญเติบโตเทียบเท่าเด็กปกติได้ 

และอาจลดความเสี่ยงต่อภาวะแทรกซ้อนในระยะยาวได้ดีกว่ากรณี

ไม่ทราบการวินิจฉัยตั้งแต่แรก ในรายที่เป็นโรคชนิดไม่รุนแรงการ

ทราบการวินิจฉัยช่วยให้ปฏิบัติตัวได้ถูกต้อง ลดภาวะแทรกซ้อน

ในระยะยาว รวมทั้งสามารถใช้ในการวางแผนครอบครัวเมื่อเข้า

สู่วัยเจริญพันธุ์ได้ อย่างไรก็ตามในปัจจุบันเป้าหมายการตรวจคัด

กรองของประเทศไทยมุ่งเน้นไปที่การตรวจหาเฉพาะคู่สมรสเสี่ยง

ที่มีโอกาสมีบุตรเป็นโรคที่รุนแรงมากเท่านั้น การตรวจคัดกรองโร

คธาลัสซีเมียในทารกแรกคลอดในประเทศไทยยังไม่ได้ถูกบรรจุให้

เป็นการตรวจภาคบังคับที่ต้องตรวจในทุกราย 

ข้อจ�ำกัดในการตรวจคัดกรองโรคธาลัสซีเมีย
ในทารกแรกคลอด?

ปัจจุบันการตรวจคัดกรองโรคธาลัสซีเมียด้วยวิธีมาตรฐาน

โดยการตรวจชนิดฮีโมโกลบิน (Hemoglobin typing) วิธีที่เหมาะ

สมในการตรวจได้แก่ capillary electrophoresis (CE) และ isoelec-

tric focusing (IEF) ซึ่งทั้งสองวิธีมีการศึกษารองรับในการน�ำมา

ใช้ตรวจคัดกรองโรคในกลุ่มทารกแรกเกิด ข้อจ�ำกัดในการตรวจ

คือ การตรวจนี้จะตรวจพบความผิดปกติเมื่อมีชนิดฮีโมโกลบินที่

ต่างไปจากรูปแบบปกติเท่านั้น ดังนั้นปัจจัยอื่นๆอาจมีผลท�ำให้

ไม่สามารถให้การวินิจฉัยโรคได้ครบถ้วนทั้งหมด เช่น กรณีฮีโม- 

โกลบินที่มีความเสถียรน้อยท�ำให้พบในตัวอย่างตรวจได้เพียงเล็ก

น้อยหรืออาจตรวจไม่พบได้ ได้แก่ ฮีโมโกลบินคอนสแตนท์ สปริง 

(Hb Constant Spring, Hb CS) หรือกรณีอัลฟ่าธาลัสซีเมียที่ใน

คนปกติจะมีพันธุกรรม (ยีน, gene) ของสายอัลฟ่าจ�ำนวนทั้งสิ้น 

4 ยีน หากมีความผิดปกติเพียงหนึ่งยีนจะไม่ท�ำให้เกิดโรค (เป็น

พาหะ) และอาจไม่มีรูปแบบความผิดปกติให้ตรวจพบโดยวิธีคัด

กรองได้ แต่ข้อดีที่ส�ำคัญในการตรวจในทารกแรกเกิดคือ หากมี

ความผิดปกติของสายอัลฟ่าจ�ำนวน 2 ยีน (เป็นพาหะ) จะสามารถ

ความก้าวหน้าในวงการธาลัสซีเมีย :
การตรวจคัดกรองโรคโลหิตจาง
ธาลัสซีเมียในทารกแรกเกิด
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ให้การวินิจฉัยในเบื้องต้นจากการคัดกรองได้ซึ่งแตกต่างจากการน�ำ

ไปตรวจคัดกรองโรคในผู้ใหญ่ที่ไม่สามารถแยกภาวะพาหะที่ส�ำคัญ

นี้ได้ ดังนั้นในบางครั้งการแปลผลจึงไม่สามารถตัดความเป็นไปได้

ของการมีความผิดปกติเหล่านี้ (พาหะ) ได้  อย่างไรก็ตามความ

ผิดปกติเหล่าน้ีไม่จัดเป็นความผิดปกติที่ท�ำให้เกิดโรครุนแรงซึ่ง

เป็นเป้าหมายที่ส�ำคัญในการตรวจคัดกรองเพื่อให้ได้การวินิจฉัย

ส�ำหรับการตรวจคัดกรองในทารกแรกคลอดนั้นยังมีข้อ

จ�ำกัดที่ส�ำคัญ เนื่องจากในคนปกติชนิดฮีโมโกลบินที่พบในทารก

แรกคลอดจะแตกต่างจากชนิดที่พบเมื่อเด็กโตขึ้น โดยพบฮีโมโก

ลบินเอฟ (Hb F หรือ fetal Hb) เป็นองค์ประกอบหลักในทารก

แรกคลอด และเมื่อทารกโตขึ้นจะมีฮีโมโกลบินเอ (Hb A) เป็น

องค์ประกอบหลักแทน กระบวนการนี้จะเกิดขึ้นสมบูรณ์ในช่วง

หลังอายุ 6 เดือนเป็นต้นไป ความแตกต่างของฮีโมโกลบินทั้งสอง

ชนิดอยู่ที่การแสดงออกของพันธุกรรมสายเบต้า  ดังนั้นการตรวจ 

คัดกรองนี้ในทารกแรกคลอดจะไม่สามารถบอกความผิดปกติถึง 

โรคเบต้าธาลัสซีเมียได้ทั้งหมด ในการแปลผลทุกครั้งจึงไม่สามารถ

ตัดความเป็นไปได้ของโรคเบต้าธาลัสซีเมียได้จากการตรวจคัดกรอง

แรกเกิดนี้

กล่าวโดยสรุป การวินิจฉัยโรคที่ถูกต้องจ�ำเป็นต้องอาศัย

ข้อมูลทางคลินิกอื่นประกอบ อาทิเช่น การตรวจติดตามอาการ

ของทารกเมื่อเติบโตขึ้น (มีภาวะซีดหรือไม่) ผลการตรวจความ

สัมบูรณ์ของเม็ดเลือด รวมถึงการน�ำข้อมูลการตรวจคัดกรองโรค

ของพ่อและแม่ (ระหว่างการฝากครรภ์) มาใช้ช่วยการวินิจฉัยโรค

ชนิดของโรคธาลัสซีเมียมีอะไรบ้าง?
โรคธาลัสซีเมียสามารถแบ่งออกได้เป็น 2 กลุ่มหลักตาม

ความผิดปกติทางพันธุกรรม คือ อัลฟ่าและเบต้าธาลัสซีเมีย อย่างไร

ก็ตามเนื่องจากต�ำแหน่งของยีนอัลฟ่าและเบต้าโกลบินอยู่คนละ

ต�ำแหน่งในสายพันธุกรรม ดังนั้นสามารถพบโรคหรือพาหะของ

ทั้งสองชนิดในคนเดียวกันได้

ผลการตรวจคัดกรองโรคธาลัสซีเมียในทารก
แรกคลอดแปลได้อย่างไรบ้าง?
และควรท�ำอย่างไรเมื่อทราบผล?

1)	 ผลการตรวจพบผลเป็นปกติ (Normal) หรือปกติแต่ไม่

สามารถตัดโอกาสการเป็นโรคเบต้าธาลัสซีเมีย พาหะของอัลฟ่า

หรือเบต้าธาลัสซีเมียออกไปได้ (Normal, not rule out b-thalas-

semia disease/trait and a-thalassemia trait)

ผลการตรวจคัดกรองนี้ไม่พบชนิดของฮีโมโกลบินที่ผิดไป

จากรูปแบบปกติ อย่างไรก็ตามดังที่กล่าวข้างต้นว่าผลการตรวจ

คัดกรองนี้ไม่สามารถตัดโอกาสการเป็นเบต้าธาลัสซีเมียออกไปได้ 

ซึ่งกรณีนี้จะหมายความถึงทั้งโอกาสในการเป็นพาหะและส่วนหนึ่ง

ของผู้เป็นโรคเบต้าธาลัสซีเมีย และไม่สามารถให้การวินิจฉัยกรณี

เป็นพาหะของอัลฟ่าธาลัสซีเมียในบางชนิดได้ (เช่น heterozygous 

a-thal2 trait) ค�ำแนะน�ำคือ ให้ตรวจติดตามอาการตามแพทย์นัด

ตามปกติต่อไป ยกเว้นหากผลการตรวจคัดกรองโรคธาลัสซีเมีย

ระหว่างการตั้งครรภ์พบว่ามีโอกาสเสี่ยงในการมีลูกเป็นโรคเบต้า

ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง (homozygous b-thalassemia) กรณีนี้

แนะน�ำให้ปรึกษาแพทย์ผู้เชี่ยวชาญเพิ่มเติม

2)	 ผลการตรวจพบมีฮีโมโกลบินอี (Hb E)

ฮีโมโกลบินอีเป็นฮีโมโกลบินที่เกิดจากความผิดปกติของสาย

เบต้าโกลบิน การพบฮีโมโกลบินอีในทารกแรกคลอด อาจหมาย

ถึง 1) เป็นพาหะที่เกิดจากฮีโมโกลบินอี (heterozygous หรือ ho-

mozygous Hb E) ซึ่งไม่นับเป็นโรค หรือ 2) เป็นโรคเบต้าธาลัสซี

เมีย/ฮีโมโกลบินอี (Hb E/b-thalassemia) ซึ่งในทารกแรกคลอด

ไม่สามารถใช้ผลการตรวจคัดกรองนี้เพียงอย่างเดียวในการแปลผล

ได้ ดังนั้นค�ำแนะน�ำคือ ให้ตรวจติดตามอาการตามแพทย์นัดหมาย

และแจ้งผลการตรวจคัดกรองนี้ให้แพทย์ทราบต่อไป ยกเว้นหากผล

การตรวจคัดกรองระหว่างการตั้งครรภ์พบว่ามีโอกาสเสี่ยงในการมี

ลูกเป็นโรคเบต้าธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบินอี แนะน�ำให้ปรึกษาแพทย์

ผู้เชี่ยวชาญเพิ่มเติม

3)	 ผลการตรวจพบมีฮีโมโกลบินบาร์ทส (Hb Bart’s) 

ผลการตรวจคัดกรองนี้มีโอกาสเป็นพาหะหรือโรคอัลฟ่าธาลัส-

ซีเมียได้ ระดับฮีโมโกลบินบาร์ทสที่พบจะช่วยแยกการวินิจฉัยใน

เบื้องต้นได้ กรณีผลการตรวจสงสัยว่าเป็นโรคอัลฟ่าธาลัสซีเมีย

หรือโรคฮีโมโกลบินเอช (Hb H disease) แนะน�ำให้ปรึกษาแพทย ์

ผู้เชี่ยวชาญและส่งตรวจเพิ่มเติมในระดับพันธุกรรม คือการตรวจ

วินิจฉัยโรคด้วยวิธีที่จ�ำเพาะมากขึ้นได้แก่ การตรวจเลือดเพื่อหาความ

ผิดปกติของยีนอัลฟ่าโกลบินโดยตรวจหาชนิดความผิดปกติที่พบ

ได้บ่อย (DNA analysis for common a-globin mutations/dele-

tions) ในประชากรนั้น เพื่อยืนยันการวินิจฉัยโรคที่แน่ชัดต่อไป ใน

กรณีสงสัยว่าเป็นพาหะอัลฟ่าธาลัสซีเมีย (heterozygous a-thal1 

trait หรือ homozygous a-thal2 trait) แนะน�ำให้ตรวจติดตาม

อาการตามแพทย์นัดตามปกติและแจ้งผลการตรวจคัดกรองนี้ให้

แพทย์ทราบต่อไป
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4)	 ผลการตรวจสงสัยว่าเป็นเบต้าธาลัสซีเมีย

ผลการตรวจที่เข้าข่ายสงสัยว่าเป็นเบต้าธาลัสซีเมีย ได้แก่

การตรวจพบมีฮีโมโกลบินเอ ในระดับต�่ำกว่าที่ควรจะเป็น อย่างไร

ก็ตามอาจมีเหตุอื่นที่ท�ำให้ปริมาณฮีโมโกลบินเอต�่ำกว่าเกณฑ์ได้ 

เช่น อายุครรภ์ที่น้อย (การคลอดก่อนก�ำหนด) เป็นต้น  เมื่อผล

การตรวจคัดกรองสงสัยว่าเป็นเบต้าธาลัสซีเมีย แนะน�ำให้ท�ำการ

ตรวจวินิจฉัยโรคด้วยวิธีที่จ�ำเพาะมากขึ้นได้แก่ การตรวจเลือดเพื่อ

หาความผิดปกติของยีนเบต้าโกลบินโดยตรวจหาชนิดความผิดปกติ

ที่พบได้บ่อย (DNA analysis for common b-globin mutations) 

เพื่อยืนยันการวินิจฉัยโรคที่แน่ชัดและให้การรักษาที่เหมาะสมต่อไป 

5)	 การตรวจพบฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดอื่น แนะน�ำให้

ปรึกษาแพทย์ผู้เชี่ยวชาญเพิ่มเติม

6)	 การตรวจพบความผิดปกติของทั้งอัลฟ่าธาลัสซีเมีย

และฮีโมโกลบินอี ให้ปฏิบัติตามค�ำแนะน�ำที่กล่าวไว้ส�ำหรับกรณี

อัลฟ่าธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินอี

บทสรุป
โรคโลหิตจางธาลัสซีเมียเป็นโรคทางพันธุกรรมที่ส�ำคัญ

มากในประเทศไทย การตรวจคัดกรองโรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย

ในทารกแรกคลอดเป็นสิ่งที่เข้าถึงได้และสามารถท�ำได้ในปัจจุบัน 

การตรวจคัดกรองที่เหมาะสมน�ำไปสู่การวินิจฉัยโรคที่รวดเร็วขึ้น

และการให้การรักษาที่เหมาะสมต่อไป อย่างไรก็ตามการแปลผล

การตรวจจ�ำเป็นต้องอาศัยความรู้ความเข้าใจทั้งประโยชน์และข้อ

จ�ำกัดในการตรวจของแต่ละวิธีซึ่งแพทย์และนักเทคนิคการแพทย์

จ�ำเป็นต้องเรียนรู้และน�ำมาประยุกต์ใช้ต่อไป
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