
สรุปสัมมนาวิชาการธาลัสซีเมียแห่งชาติครั้งที่ 23 ประจ�าปี 2561
“Thalassemia: All New Hope”

วันที่ 4-6 ก.ย 2561 ณ โรงแรมมิราเคิลแกรนด์ คอนเวนชั่น กรุงเทพมหานคร

    โดย  ดร. นายแพทย์ กิตติพงศ์ ไพบูลย์สุขวงศ์  แพทย์ประจ�าคลินิกธาลัสซีเมีย โรงพยาบาลนครปฐม 

      อาจารย์ประจ�าศูนย์วิจัยธาลัสซีเมีย   สถาบันชีววิทยาศาสตร์โมเลกุล มหาวิทยาลัยมหิดล

      แพทย์หญิง อรุโณทัย มีแก้วกุญชร  กุมารแพทย์โลหิตวิทยา ประจ�าสถาบันสุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินี

  การประชุมสัมมนาวิชาการธาลัสซีเมียแห่งชาติได้จัดขึ้น

เป็นครั้งที่ 23 แล้ว โดยในปีนี้จัดขึ้นระหว่างวันที่ 4-6 ก.ย 2561 

ณ โรงแรมมิราเคิลแกรนด์ คอนเวนชั่น กรุงเทพมหานคร โดยมี

กรมการแพทย์ กระทรวงสาธารณสุขเป็นเจ้าภาพ และมีสถาบัน

สุขภาพเด็กแห่งชาติมหาราชินิเป็นผู้ด�าเนินการ มีผู้เข้าร่วมการ

สัมมนาจ�านวน 534 คน ประกอบไปด้วยแพทย์ พยาบาล นัก

เทคนิคการแพทย์และ บุคลากรทางการแพทย์ในสาขาอื่นๆ จาก

ทั่วทั้งประเทศ หัวข้อหลักส�าหรับการสัมมนาในปีนี้ คือ “Thal-

assemia: All New Hope” ซึ่งจะมุ่งเน้นเรื่องแนวทางใหม่ๆ 

ส�าหรับการตรวจวินิจฉัยและรักษาโรคธาลัสซีเมีย รวมถึงการ

ชี้แจงถึงปัญหาและอุปสรรคส�าหรับการด�าเนินการท่ีเกี่ยวกับ

ธาลัสซีเมียในปัจุบัน เพื่อปรับปรุงให้มีประสิทธิภาพที่ดียิ่งๆ ขึ้น

  ในพิธีเปิดได้รับเกียรติจาก นายแพทย์สมศักดิ์ อรรฆศิลป์ 

อธิบดีกรมการแพทย์ มาบรรยายในหัวข้อ “Health Care 4.0: 

The Future Hope for Thalassemia” โดยได้กล่าวถึงสถานการณ์

ปัจจบุนัของโรคธาลสัซเีมยีในประเทศไทย มีผูเ้ป็นพาหะของโรคน้ี

อยูป่ระมาณ 24 ล้านคน และมผีูป่้วยสะสมอยู่ในประเทศไทยกว่า 

660,000 คน มีผู้ป่วยรายใหม่ที่เป็นธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 

ประมาณ 5-6 พันราย/ปี งบประมาณของกระทรวงสาธารณสุขที่

ต้องใช้เพ่ือท�าการดแูลรกัษาผูป่้วยธาลสัซเีมยีในแต่ละปีประมาณ

700 ล้านบาท ดังนัน้การควบคมุและป้องกนัโรคยงัคงเป็นนโยบาย

ที่ส�าคัญส�าหรับโรคธาลัสซีเมีย โดยมีอัตราส่วนค่าใช้จ่ายในการ

ควบคุมและป้องกันต่อการรักษาโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง อยู่ที่ 

1:150 ความก้าวหน้าในเรือ่งธาลสัซเีมยีของกระทรวงสาธารณสขุ

ในปีที่ผ่านมาคือสามารถผลักดันยาขับเหล็ก Deferasirox ซึ่ง

เป็นยาที่ใช้ในเด็กอายุต�่ากว่า 6 ปีที่มีภาวะเหล็กเกินและใช้ใน

ผูป่้วยธาลสัซเีมียทีม่ข้ีอจ�ากดัในการใช้ยา Deferiprone (GPO-L1) 

ให้อยู่ในบญัชยีาหลกัแห่งชาต ิจ.2 ท�าให้ผูป่้วยเข้าถงึยาได้ง่ายขึน้

และเพิ่มประสิทธิภาพในการลภาวะเหล็กเกินในผู้ป่วย นอกจาก

นีย้งัได้ออกแนวทางการดูแลรกัษา ผูป่้วยธาลสัซเีมยีในเวชปฏบัิติ

ทั่วไป เพื่อให้สถานพยาบาลต่างๆ น�าไปปฏิบัติได้เป็นมาตรฐาน

เดียวกัน ในอนาคตสิ่งที่ทางกระทรวงสาธารณสุขจะด�าเนินการ

ต่อ ได้แก่ การจัดท�าระบบลงทะเบียนผู้ป่วยในระดับชาติ การ

ติดตามเรื่องสุขภาพจิตในมารดาที่มีบุตรเป็นธาลัสซีเมีย การน�า

เทคนิคแบบ Non-invasive มาใช้ในการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอด 

และการศึกษาความคุ ้มค่าการรักษาธาลัสซีเมียแบบใหม่ๆ 

เช่น การเปลี่ยนถ่ายไขกระดูก การท�ายีนบ�าบัด เป็นต้น 

  ส�าหรับปาฐกถาเกียรติยศ สุดสาคร ตู้จินดา ในปีนี้ ได้รับ

เกยีรตจิาก ศาสตราจารย์ นายแพทย์ ธีระ ทองสง มาเป็นองค์ปาฐก

ในหัวข้อ “Prenatal care of fetal thalassemia” อาจารย์ธีระ เป็น

สูติแพทย์ ผู้มีคุณูปการต่อวงการธาลัสซีเมียในประเทศไทยเป็น

อย่างมาก โดยเป็นผู้ศึกษาค้นคว้าวิจัยเรื่องการควบคุมป้องกัน

ธาลัสซีเมีย จนท�าให้จ�านวนผู้ป่วยธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงในเขต

จังหวัดภาคเหนือลดลงอย่างมาก อาจารย์มีประสบการณ์สูงใน

การตรวจวินิจฉัย ภาวะ Hydrops fetalis  ด้วยการใช้เทคโนโลยี

อลัตร้าซาวน์และได้ถ่ายทอดให้แก่บุคลากรต่างๆ ท�าให้ในปัจจุบนั

คณะแพทย์ศาสตร์ มหาวทิยาลยัเชียงใหม่ สามารถตรวจพบภาวะ

นีด้้วยการใช้อัลตร้าซาวน์เพิ่มขึ้นจากร้อยละ 2 ในปี พ.ศ 2533-

2537 เป็นร้อยละ 95 ในปี พ.ศ 2553-2561 ซึง่ภาวะนีเ้ป็นอนัตราย

ต่อทัง้หญงิตัง้ครรภ์และทารกในครรภ์ การตรวจพบภาวะนี้ได้เรว็

และท�าการยตุกิารตัง้ครรภ์ จะช่วยลดภาวะแทรกซ้อนและอนัตราย

ในหญิงตัง้ครรภ์ได้ ในอนาคตการท�า PGD (Pre-implantation ge-

netic diagnosis) จะเป็นอีกทางเลือกหนึ่งส�าหรับคู่สมรสที่เป็นคู่

เสี่ยงต่อการมีบุตรเป็นธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง เพื่อหลีกเลี่ยงการ

มีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงและการยุติการต้ังครรภ์

  ส�าหรับหัวข้อบรรยายอื่นๆ ที่น่าสนใจ มีดังต่อไปนี้ 
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   ยีนบ�ำบัด (Gene therapy) ในธำลัสซีเมีย 

  

  หวัข้อนีน่้าจะเป็นหวัข้อที่ได้รบัความสนใจเป็นอย่างมากทัง้จากแพทย์และผู้ป่วยธาลัสซเีมีย เน่ืองจากภายหลังจากทีม่ี

การแถลงข่าวเรื่องความส�าเร็จในการรักษาโรคธาลัสซีเมียให้หายขาดด้วยการบ�าบัดยีนเป็นครั้งแรกของโลก ที่สถานเอกอัคร

ราชทูตฝรั่งเศสประจ�าประเทศไทย เมื่อวันที่ 2 พ.ค. 2561  ที่ผ่านมา ท�าให้เกิดความหวังที่จะท�าให้ผู้ป่วยธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรงได้รับการรักษาให้หายขาดโดยมีความเสี่ยงน้อยที่สุด โดยผลการวิจัยนี้ได้รับการเผยแพร่ไปทั่วโลกในวารสารทางการ

แพทย์ The New England Journal of Medicine ที่มีชื่อเสียงในระดับนานาชาติ ฉบับวันที่ 19 เม.ย 2561 

  ศ. นพ.สุรเดช หงส์อิง ได้มาเล่าให้ฟังถึงข้อดีและข้อจ�ากัดของการรักษาด้วยการท�ายีนบ�าบัดที่มีเหนือการรักษาด้วย

วิธีการเปลี่ยนถ่ายไขกระดูก คือการท�ายีนบ�าบัดเป็นการใช้เซลล์ต้นก�าเนิดของผู้ป่วยเอง ท�าให้ลดอัตราการเกิดภาวะ GVHD

(Graft versus host disease) ลดความจ�าเป็นในการใช้ยากดภูมิคุ้มกันตลอดชีวิต อย่างไรก็ดียังคงต้องเฝ้าระวังผลเสียที่อาจ

มีได้ในระยะยาวคือ การเกิดมะเร็งในผู้ป่วยจากการใช้ viral vector ในการน�ายีนที่ต้องการเข้าเซลล์ของผู้ป่วย การติดตาม

ผู้ป่วยธาลัสซีเมียรายแรกที่ได้รับการท�ายีนบ�าบัดมาประมาณ 11 ปี พบว่าประสบความส�าเร็จเป็นอย่างดี ผู้ป่วยไม่ต้องได้

รับการเติมเลือดเป็นประจ�าอีก และตรวจไม่พบมะเร็งจากการท�ายีนบ�าบัด ในการวิจัยที่ผ่านมามีผู้ป่วยธาลัสซีเมียเข้าร่วม

ทั้งหมด 22 ราย เป็นผู้ป่วยชาวไทย 4 ราย ซึ่ง 15/22 ราย มีระดับฮีโมโกลบินเพิ่มขึ้นใกล้เคียงคนปกติโดยไม่ต้องรับเลือดอีก

และอีก 7/22 ราย แม้ยังคงต้องรับเลือดแต่ก็ลดจ�านวนครั้งและปริมาณเลือดที่ต้องเติมลงได้ อย่างไรก็ตามการรักษาด้วย

วิธีการดังกล่าวยังอยู่ในขั้นตอนของการศึกษาวิจัย ยังไม่ได้มีการบริการในปัจจุบัน 

  กำรเปลีย่นถ่ำยไขกระดูก 
 

   ผศ. นพ.อษุณรสัม์ิ อนุรฐัพนัธ์ น�าเสนอการรกัษาผู้ป่วยธาลัสซเีมยีด้วยวธิารเปลีย่นถ่ายเซลล์ต้นก�าเนดิ ซึง่แหล่งของ

เซลล์ต้นก�าเนิดมาจากไขกระดกู สายสะดอืของทารก หรอืเลอืด (peripheral blood) ซึง่ต้องมีการตรวจหมูเ่นือ้เยือ่ (HLA) 

อย่างน้อย 10 ต�าแหน่งในผู้บริจาคและผู้รับ เพื่อหาความเข้ากันได้ ซึ่งช่วยลดอัตราการเกิด GVHD แต่อัตราประสบความ

ส�าเร็จในการหาหมู่เนื้อเยื่อที่เข้ากันได้ มีเพียง ร้อยละ 30-60 เท่านั้น ทางสาขาวิชาโลหิตวิทยาและมะเร็งวิทยา ภาควิชา

กุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล จึงได้ท�าการศึกษาวิจัยโดยใช้เซลล์ต้น

ก�าเนิดจากพ่อหรือแม่ของผู้ป่วยแทน (Haploidentical) พบว่าได้ผลการทดลองที่ดีเทียบเท่ากับการใช้ เซลล์ต้นก�าเนิดจาก

ผู้บริจาคที่มี HLA เข้ากันได้ กล่าวคือผลการรักษาในผู้ป่วยธาลัสซเีมยีชนดิรนุแรงจ�านวน  31 ราย พบอตัรารอดชพี (Overall 

survival) อยู่ทีร้่อยละ 95 และ มอีตัราปลอดโรคธาลสัซเีมยี (Thalassemia free survival) อยูท่ี่ร้อยละ 94 โดยการได้ผล

ลัพธ์ที่ดี จ�าเป็นต้องมีการเตรียมผู้ป่วยให้ดีก่อนการเปลี่ยนถ่ายไขกระดูก ซึ่งประกอบไปด้วยการให้เลือดอย่างสม�่าเสมอโดย

ผู้ป่วยควรมีค่า Hct มากกว่าร้อยละ 27 การได้รับยาขับเหล็ก ยา Hydroxyurea และการได้รับยากดภูมิคุ้มกันที่เหมาะสม

ก่อนและหลังการปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�าเนิด 

   แนวทำงกำรรักษำธำลัสซีเมียแบบใหม่ 
   

   ศ.  ดร.  นพ.วปิร วปิระกษติ ได้มาน�าเสนอแนวทางการรักษาใหม่ๆ ส�าหรับผู้ป่วยธาลัสซเีมีย โดยในหลายโครงการได้มี

การท�าวิจัยทางคลนิกิในประเทศไทย ซึง่หลกัการส�าหรบัแนวทางในการรกัษาแนวใหม่ประกอบไปด้วย การรกัษาสมดลุของการ

สร้างสายโกลบินชนิดแอลฟ่าและเบต้า การรักษาภาวะ Ineffective erythropoiesis และการแก้ไขภาวะเหล็กเกินในผู้ป่วย 

   ส�าหรับแนวทางแรกในการรักษาสมดุลของการสร้างสายโกลบินชนิดแอลฟ่าและเบต้าวิธีท่ีมีการใช้อยู่คือการ

กระตุ้นการสร้างฮีโมโกลบินเอฟ (HbF) โดยยาที่มีการศึกษาจะเป็นยาในกลุ่ม DNA methylation inhibitor ซึ่งตัวที่มีการใช้

อยู่และมีความปลอดภัยสูงคือ Hydroxyurea ยาจะช่วยลดความต้องการในการเติมเลือดของผู้ป่วยการศึกษาในต่างประเทศ

มีการใช้เทคโนโลยี Crispr/Cas9 ในการกระตุ้น HbF ผ่านการยับยั้งการแสดงออกของ BCL11 แนวทางที่สองคือการรักษา

ภาวะIneffective erythropoiesis ในผู้ป่วย มีการใช้ยา Sotatercept และ Luspatercept ในการยับยั้งฤทธิ์ของ GDF11 ท�าให้

กระบวนการสร้างเม็ดเลอืดแดงด�าเนินต่อไปได้เป็นปกต ิ ซึง่ผลจากการท�าวิจยัทางคลนิกิ ในระยะที ่ 2 พบว่าผูป่้วยธาลสัซเีมยี

ที่ได้รับยาดังกล่าวมีระดับฮีโมโกลบินสูงขึ้น 1-2 ก/ดล. ช่วยลดความต้องการในการเติมเลือดและมีความปลอดภัยสูงจึงได้
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มีการด�าเนินการวิจัยต่อในระยะที่ 3 “The BELIEVE study” เพื่อศึกษาผลในระยะยาวของการได้รับยาในผู้ป่วยที่เป็นผู้ใหญ่ 

ยาอีกตัว คือ Ruxolitinib (Jak2 Inhibitor) ช่วยลดการขยายเพิม่จ�านวนของ erythroid progenitors ผลการศกึษาพบว่าช่วย

ลดขนาดของม้ามในผูป่้วยได้ถงึ ร้อยละ 19.7-26.8 ยา Ruxolitinib จึงอาจใช้เป็นทางเลือกในกรณีที่ผู้ป่วยไม่ต้องการตัดม้าม

ยาอีกตัวคือ Glyt-1 inhibitor (Bitopertrin) ซึ่งมีการท�าวิจัยทางคลินิกในระยะที่ 2 อยู่ แนวทางสุดท้ายคือ การแก้ไขภาวะ

เหล็กสะสมเพื่อปรับการสร้างเม็ดเลือดแดงในผู้ป่วย ยาใหม่ที่ใช้เช่น Hepcidin agonist (LIPC-401) มีการท�าวิจัยทางคลินิก

ในระยะที ่1และ 2 อยู ่นอกจากนียั้งมยีาขบัเหลก็ตวัใหม่คอื VIT-2763 ซึง่อยูร่ะหว่างการท�าวิจยัทางคลนิกิในระยะที ่2 เช่นกัน

  กำรศึกษำกลไกกำรควบคุมกำรแสดงออกของโกลบินยีน 

  

  ปัจจัยที่ก�าหนดความรุนแรงของโรคธาลัสซีเมียชนิดเบต้า  ประกอบด้วยชนิดการกลายพันธุ์ของ เบต้าโกลบิน โดยหาก

เป็นชนิด β(+) การมีแอลฟ่าธาลัสซีเมียร่วมด้วย และการเพิ่มการสร้าง Hb F จะท�าให้ผู้ป่วยมีอาการรุนแรงลดลง หากมี

ความเข้าใจในกลไกเหล่านี้ จะช่วยให้เห็นถึงแนวทางใหม่ๆ ในการรักษาผู้ป่วยได้ 

  เทคนิคใหม่ๆ ทำงจีโนมิกส�ำหรับกำรวินิจฉัยธำลัสซีเมีย 
   

  ธาลัสซีเมียเป็นปัญหาทางสาธารณสุขระดับโลก โดยผู้ป่วยธาลัสซีเมียมีแนวโน้มเพิ่มขึ้นในทุกๆ ปี มีการรายงานชนิด

การกลายพันธุ์ใหม่ๆ ของโกลบิน ใน HbVar Database อยู่เรื่อยๆ อีกทั้งปัญหาแรงงานข้ามชาติที่พบได้ทั่วโลก ท�าให้ธาลัส

ซีเมียยังคงเป็นปัญหาที่ท้าทายส�าหรับแพทย์และนักวิจัยต่อไป โดยเฉพาะอย่างยิ่งการตรวจวินิจฉัยธาลัสซีเมียให้มีความถูก

ต้อง แม่นย�า วิธีการตรวจวินิจฉัยแบบเดิม ประกอบด้วยการตรวจคัดกรอง การตรวจ Hb typing จากนั้นจึงตรวจดีเอ็นเอเพิ่ม

เติมในรายที่สงสัย ไม่สามารถท�าได้ครอบคลุมทุกชนิดการกลายพันธุ์ที่หลากหลายมากขึ้นจากสาเหตุดังกล่าวข้างต้น ในการ

ศึกษาเร็วๆ นี้ มีการใช้เทคนิค Next-Generation Sequencing (NGS) เพื่อทดแทนการวินิจฉัยแบบดั้งเดิม พบว่าเทคนิค 

NGS สามารถตรวจพบการกลายพันธุ์ได้ถูกต้องแม่นย�ากว่าวิธีแบบดั้งเดิม ถึงประมาณร้อยละ 23 อย่างไรก็ดี เทคนิค NGS 

ยังมีข้อจ�ากัด คือเครื่องมือและค่าตรวจมีราคาแพง และยังต้องการนักชีวสารสนเทศเพื่อมาช่วยในการแปลผล การตรวจ

ด้วยวิธีดังกล่าวยังจ�าเป็นที่ต้องมีการสอบทานและก�าหนดมาตราฐานการแปลผลก่อนที่จะน�ามาใช้จริงในทางคลินิกต่อไป

  กำรตรวจวินิจฉัยก่อนคลอดแบบไม่รุกล�้ำ (Non-invasive PND) 
   

  นโยบายของประเทศไทยในการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมีย กลุ่มเป้าหมาย คอืหญงิตัง้ครรภ์ ดงันัน้การควบคมุป้องกนั

โรคธาลสัซเีมยีในประเทศไทย ยงัคงต้องอาศยัการตรวจวนิจิฉยัก่อนคลอดในหญิงตัง้ครรภ์ทีม่คีวามเสีย่งต่อการมบุีตรเป็น

โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ซึ่งวิธีการตรวจยังเป็นชนิดรุกล�้า (Invasive) ได้แก่ การตรวจชิ้นเนื้อรก (CVS), การเจาะน�้าคร�่า 

(Amniocentesis) และ การเจาะเลือดสายสะดือ (Cordocentesis) ซึ่งกระบวนการทั้ง 3 วิธี มีความเสี่ยงต่อการท�าให้

เกิดการแท้งบุตร หรือความพิการของทารกได้ จากการศึกษาวิจัยที่ผ่านๆ มา พบว่าในเลือดของหญิงตั้งครรภ์ จะพบชิ้น

ส่วนดีเอ็นเอของทารกล่องลอยปะปนอยู่ด้วย ดังนั้นการเจาะเลือดหญิงตั้งครรภ์ เพื่อใช้ตรวจวินิจฉัยโรคธาลัสซีเมียของทารก

ในครรภ์ จึงมีความปลอดภัยต่อทั้งมารดาและทารก อีกทั้งยังสามารถตรวจได้ตั้งแต่อายุครรภ์ 9  สัปดาห์ขึ้นไป โดยหากผล

 ตรวจที่ได้เป็นผลบวก ค�าแนะน�าคือควรตรวจเพื่อยืนยันต่อด้วยเทคนิคมาตรฐานต่อไป 

  นอกจากน้ียงัมกีารน�าเสนอผลงานของนกัวิชาการทัง้จากกระทรวงสาธารณสุข และมหาวิทยาลยั  มีในรปูแบบโปสเตอร์

และแบบปากเปล่า (Oral Presentation) รวมทั้งหมดจ�านวน 31 เรื่อง โดยมูลนิธิโรคโลหิตจาง ธาลัสซีเมียแห่งประเทศไทยฯ

ให้การสนับสนุนในการพิจารณาผลงานเหล่านี้และพิจารณาให้รางวัลผลงานมาตลอด ส�าหรับในปีนี้มีผลงานที่ได้รับรางวัล

ดีเด่นรวมทั้งหมด 5 รางวัล และรางวัลชมเชย 4 รางวัล 

  ส�าหรับเจ้าภาพที่จะจัดการประชุมวิชาการธาลัสซีเมียแห่งชาติในปีหน้าซึ่งเป็น ครั้งที่ 24 คือ กรมวิทยาศาสตร์

การแพทย์ กระทรวงสาธารณสุข แล้วพบกันใหม่ปีหน้านะครับ 
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ผู้เข้าร่วมประชุม จ�านวน (คน)

พยาบาล 162

นักเทคนิคการแพทย์ 125

แพทย์ 108

วิชาชีพอื่นๆ* 70

นักวิทยาศาสตร์การแพทย์ / พนักงานประจ�าห้องทดลอง 40

ผู้น�าเสนอผลงาน 29

รวม 534

1 2 3 4 5 6สถานที่ท�างาน

โรงพยาบาลทั่วไป 32% 

โรงพยาบาลชุมชน 18%
โรงพยาบาลศูนย์ 21%

โรงพยาบาลเอกชน 10% มหาวิทยาลัย 10%
อื่นๆ 9%

สรุปผลการจัดสัมมนาวิชาการธาลัสซีเมียแห่งชาติครั้งที่ 23 ประจ�าปี 2561

 *สื่อมวลชน, เจ้าหน้าที่บูธ, นักวิชาการสาธารณสุข, นักโสตทัศนูปกรณ์, นักวิเคราะห์นโยบาย, นักจัดการงานทั่วไป, นักการเงินและบัญชี
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สัมมนาวิชาการธาลัสซีเมียแห่งชาติครั้งที่ 23 ประจ�าปี 2561
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