
เพ่ือการดูแลธาลัสซีเมียแบบ 360o 

  โรคธาลัสซีเมีย เปน็ โรคซีดพันธกุรรมทีพ่บมากทีสุ่ดในโลก และในประเทศไทย 
อาจกล่าวไดว้า่ เป็นโรคเกา่แก่ประจ�าชาตไิทย ซึ่งเหน็ได้จากชิน้ส่วนกะโหลกศีรษะมนุษย ์ที่
ขดุพบที่บ้านเชียง แสดงไว้ในพิพิธภัณฑ์บ้านเชียง จังหวัดอุดรธานี กระดูกกะโหลกศีรษะ
ทีพ่บนี ้มคีวามหนาและลกัษณะพรนุในเนือ้กระดกูมีอาย ุ3,000 - 5,000 ปมีาแลว้ อนมุาน
ว่าเปน็กระดูกของผู้ป่วยโรคเลือดจางธาลัสซีเมีย 
  หมอได้เคยพูดเร่ืองความกา้วหนา้ในการรกัษาโรคธาลสัซเีมยีมาเปน็ระยะ  เพราะโรค
นีม้กีารพัฒนาการรกัษามาเรือ่ยๆ เนือ่งจากแพทยแ์ละบคุลากรทีเ่กีย่วขอ้งกบัโรคธาลสัซเีมยี
มีความรู้เรื่องโรคธาลัสซีเมียละเอียดลึกซึ้งมากขึ้น สามารถท�างานวิจัยได้กว้างขวางมาก
จึงมีการพัฒนาการรักษาดีขึ้นเปน็ล�าดับ 

	 	 การแบ่งชนิดของธาลัสซีเมียแบ่งได้เป็นท้ังตามชนิดของ

การสร้างสายโกลบินซึ่งเป็นส่วนประกอบของสารสีแดงใน

เม็ดเลือดแดงผิดปกติ	เช่น	แอลฟาธาลัสซีเมีย	บีตาธาลัสซีเมีย	

หรือ	แอลฟาร่วมกับบีตาธาลัสซีเมีย	

 	 นอกจากนีย้งัมกีารแบ่งตามความรนุแรงของโรคธาลสัซีเมีย

ซึง่แต่เดมิแพทย์แบ่งความรนุแรงเป็น	 อาการรุนแรงมาก	 รนุแรง

ปานกลาง	และรุนแรงน้อย		

	 	 ในปัจจุบันเพื่อให้ง่ายในการรักษา	แพทย์จะแบ่งโรคตาม

ความต้องการเลือดหากจะสรุปเรื่องการรักษาโรคธาลัสซีเมียใน

ปัจจบุนัมกีารรกัษาหลกัๆ	คอืการให้เลอืด	การให้ยาขบัธาตเุหล็ก	

และการปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�าเนิดเม็ดเลือดการจัดกลุ่มผู้ป่วย

ตามความต้องการเลือดในปัจจุบัน	(นับตั้งแต่	ค.ศ.	2013)	มีการ

แบ่งโรคธาลัสซีเมียเป็น	2	กลุ่มคือ	

 	กลุ่มท่ีมีอาการรุนแรงที่ต้องพึ่งพาเลือดจึงจะมีชีวิตอยู่

ได้	 กลุ่มนี้ต้องรับเลือดบ่อยท�าให้ได้รับธาตุเหล็กมาก	 เนื่องจาก

เลือด	250	มล	มีธาตุเหล็กประมาณ	200	มก.	

 	กลุ่มผู้ป่วยที่ไม่ต้องได้รับเลือดประจ�าก็สามารถมีชีวิต
อยู่	 กลุ่มนี้มีธาตุเหล็กเกินจากการดูดซึมธาตุเหล็กเพิ่มจากทาง

เดินอาหาร	อย่างไรก็ตามในกลุ่มนี้	อาจจ�าเป็นต้องได้รับเลือดใน

บางกรณี	เช่น	ผู้ที่มีการติดเชื้อแล้วซีดลง	ผู้ป่วยตั้งครรภ์	ผู้ป่วย

ต้องได้รบัการผ่าตดั	 ผูป่้วยมกีารเจรญิเตบิโตต�า่กว่าเกณฑ์	 ผู้ป่วย

หน้าตาเปลี่ยนเพราะกระดูกเปลี่ยนไป	 หรือในผู้ป่วยที่มีตับและ

ม้ามโตมากเนื่องจากมีภาวะที่มีการสร้างเม็ดเลือดแดงนอก

ไขกระดกูทีเ่รยีกตามศพัท์แพทย์ว่า	extra-medullary  erythropoiesis

  จากการท่ีภาวะธาตุเหล็กเกินเป็นปัญหาส�าคัญส�าหรับ

ผู้ป่วยธาลัสซีเมีย	 โดยเป็นผลจากการรับเลือดหรือจากการดูด

ซึมธาตุเหล็กจากทางเดินอาหารมากขึ้น	 ธาตุเหล็กเกินนี้มีทั้ง

ที่สะสมในอวัยวะต่างๆ	 ในรูปของเฟอริติน	 หรือในกระแสเลือด

		 	 ในอดีตประมาณ	50	ปีก่อน	มียาขับธาตุเหล็กคือเดสเฟ

อรัล	(Desferrioxamine-Desferal)	ซึ่งเป็นยาขับธาตุเหล็กชนิด

ฉีด	 โดยใช้เครื่องอินฟิวชั่นปั๊มพ์	(infusion	pump)	 ใช้เวลานาน	

10-12	ชั่วโมงต่อครั้ง	และสัปดาห์หนึ่งต้องให้ยา	5-7	วัน	ซึ่งแม้

ว่าจะท�าให้ผูป่้วยมอีายุยนืยาวข้ึน	 แต่ความร่วมมือในการให้ยาไม่

ดีนัก		

  

	 	 ต่อมามีการพัฒนายาขับธาตุเหล็กชนิดรับประทานคือ	

Deferiprone	 ซึ่งมีใช้ประมาณ	 30	 ปีมาแล้ว	 ที่ประเทศไทย

องค์การเภสัชกรรมผลิตออกมาในรูปจีพีโอแอลวัน	 (GPO	 L1))	

รับประทานวันละ	3	เวลา	และยารับประทานอีกชนิดหนึ่งคือ	De-

ferasirox	(มีใช้ค.ศ.2005)	 รับประทานวันละครั้งโดยผสมน�้าผล

ไม้หรือน�้าเปล่า	ล่าสุดมีการพัฒนารูปแบบ	Deferasirox	เป็นแบบ

เม็ดเคลือบ	ซึ่งสามารถรับประทานขณะท้องว่าง	หรือผสมในอา

หารเบาๆ	(ที่มีไขมันประมาณร้อยละ7	มีพลังงานประมาณ	250	

แคลอรี)	เวลาให้	Deferasirox	ชนิดเม็ดเคลือบ	ต้องลดขนาดลง

ร้อยละ	30	จากขนาดของ	Deferasirox	เดิม	รูปแบบใหม่นี้พบว่า

การให้ยาขับธาตุเหล็ก

ศ. พญ.อรุณี  เจตศรีสุภาพ

คุยกับ หมออรุณี
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ลดอาการข้างเคียงทางระบบทางเดินอาหาร	 ผู้ป่วยรับประทาน

ได้ง่ายข้ึนเพราะรสชาติดีขึ้นและผู้ป่วยมีความพึงพอใจมากขึ้น	

ท�าให้ร่วมมือในการรักษา	 ผลการรักษาดีขึ้น	 อย่างไรก็ตามคง

ต้องติดตามผลการรักษาและอาการข้างเคียงในระยะยาวต่อไป

	 	 การเริ่มให้ยาขับธาตุเหล็กในผู้ป่วยทั้งสองกลุ่มจะแตก

ต่างกัน	ทั้งนี้แพทย์จะได้ติดตามภาวะธาตุเหล็กเกินในผู้ป่วยเป็น

ระยะทุก	3	 เดือน	(หรืออาจจะติดตามทุก	6	 เดือน	 ตามสภาพ

ของผู้ป่วย)	

	 	 การศึกษาอย่างเป็นระบบเรื่องการรอดชีวิตของผู้ป่วย

บีตาธาลัสซีเมียกับยาขับธาตุเหล็กได้ผลว่า	 ผู้ป่วยธาลัสซีเมียมี

อัตราการรอดชีวิตมากข้ึนจากการได้รับยาขับธาตุเหล็กและโดย

เฉพาะผู ้ที่ได้รับยาขับธาตุเหล็กตั้งแต่อายุยังน้อยและมีการ

รับยาสม�่าเสมอตามแพทย์แนะน�าจะได้ผลการรักษาดี	

	 	 มกีารศกึษาเปรยีบเทียบยาขบัธาตเุหลก็ท่ีมอียูท้ั่ง	3	 ชนดิ	

พบว่ายาแต่ละชนดิไม่แตกต่างกนัในการขบัธาตเุหลก็	แต่ยาชนิด

รับประทานท�าให้มีความร่วมมือในการรักษาดีกว่ายาฉีดใน

	 	 ปัจจุบัน	นอกจากการให้เลือดและการให้ยาขับธาตุเหล็ก

มีการพัฒนาเร่ืองการปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�าเนิดเม็ดเลือดท�าให้

โรคธาลัสซีเมียหายขาดมากขึ้น	

	 	 การปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�าเนิดเม็ดเลือดเป็นการรักษาโร

คธาลัสซีเมียโดยมีเป้าหมายให้โรคหาย	 เริ่มมีการรักษาวิธีนี้ตั้ง

แต่เดือนธนัวาคม	ค.ศ.1981	ทีเ่มืองซแีอตเทลิ	(Seattle)	ประเทศ

สหรัฐอเมริกาและเมืองเปซาโร	(Pesaro)	ประเทศอิตาลี	โดยท�า

การปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�าเนิดเม็ดเลือดในพี่น้องที่มีเอชแอลเอ

ตรงกนั	 หลงัจากนัน้มกีารพัฒนาการปลกูถ่ายเซลล์ต้นก�าเนดิเม็ด

เลือดขึ้นเรื่อยๆ	โดยมีการใช้	เซลล์ต้นก�าเนิดเม็ดเลือดจากคนอื่น

ที่ไม่ใช่ญาติกันแต่มีเอชแอลเอตรงกัน		

	 	 การรักษาทั้งสองวิธีพบว่าผู้ป่วยหายจากโรคธาลัสซีเมีย

และรอดชีวิตร้อยละ	80	-	90	

	 	 เนื่องจากการหาผู้บริจาคเซลล์ต้นก�าเนิดเม็ดเลือดยาก

จึงมีการพัฒนาใช้เซลล์ต้นก�าเนิดเม็ดเลือดจากบิดา	หรือมารดา

ของผู ้ป่วยซึ่งแน่นอนว่าคือผู ้ที่มีเอชแอลเอไม่ตรงกับผู้ป่วย

ทั้งหมด	พบว่าในการติดตามที่	12	 เดือน	พบอัตรารอดชีวิตทั้ง

หมดและอตัรารอดชวีติโดยหายจากโรคธาลสัซีเมยีร้อยละ	95	และ

94	ตามล�าดับ	

การรักษาธาลัสซีเมียในอนาคต

	 	 การพัฒนาที่นับว่าเร็วมากคือการรักษาโดยการเปลี่ยน

ถ่ายยีน	 (gene	 therapy)	 เริ่มมีการรักษาผู้ป่วยโรคธาลัสซีเมีย

ด้วยวิธีนี้ส�าเร็จเป็นรายแรกตั้งแต่เดือนมิถุนายน	ค.ศ.	2007		

	 	 การเปลีย่นถ่ายยนีท�าโดยวธิกีารปลกูถ่ายเซลล์ต้นก�าเนดิ

เม็ดเลือดจากเซลล์ต้นก�าเนิดเมด็เลอืดขอตนเองทีผ่่านการแก้ไข

ยีนโดยอาศัยไวรัสชื่อเลนติไวรัส	(Lentivirus)	เป็นตัวน�ายีนปกติ

เข้าสู่เซลล์ต้นก�าเนิดเม็ดเลือดของผู้ป่วยเองแล้วน�าเซลล์ต้น

ก�าเนิดเม็ดเลือดท่ีแก้ไขความผิดปกติของยีนแล้วกลับคืนเข้า

สู่ตัวผู้ป่วย	 การรักษาด้วยวิธีการเปลี่ยนถ่ายยีนน่าจะเป็น	 การ

รักษาโรคธาลัสซีเมียที่แพร่หลายในอนาคตอันใกล้นี้	

	 	 อย่างไรก็ตามการรักษาโรคธาลัสซีเมียในปัจจุบันยังมีข้อ

จ�ากัดคือสามารถรักษาได้ในผู้ป่วยจ�านวนน้อย	 หลายที่ยังขาด

ทั้งบุคลากร	ขาดเลือด	และไม่สามารถท�าการปลูกถ่ายเซลล์ต้น

ก�าเนิดเม็ดเลือดหรือการรักษาด้วยการเปลี่ยนถ่ายยีน	 	 ผู้ป่วย

ธาลัสซีเมียในโลกเพียงร้อยละ	12	และน้อยกว่าร้อยละ	40	ที่ได้

รบัเลอืดและได้รับยาขบัธาตุเหลก็ตามล�าดบั	เนือ่งจากความจ�ากดั

ในการรักษาโรคธาลัสซีเมีย	ผู้ป่วยส่วนใหญ่ยังคงได้รับการรักษา

แบบประคับประคอง		
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มีการพัฒนาในด้านต่างๆ ดังนี้

 	การแก้ไขความไม่สมดุลของสายโกลบิน	 ซึ่งเป็นสาเหตุ

ส�าคญัในการเกดิโรคธาลสัซเีมยี	ได้แก่การสร้างยีนปกตแิละเปลีย่น

ถ่ายยีนเพื่อแก้ไขยีนที่ผิดปกติ	 ยีนที่เป็นเป้าหมาย	 คือทรานส

ครปิชัน่แฟคเตอร์บซีแีอล	11	เอ	(transcription	factor	BCL	11	A)	

ซึ่งมีหน้าที่กดการแสดงออกของแกมมายีน	 ดังนั้นการท�าให้

ทรานสคริปชั่นแฟคเตอร์นี้ถูกกด	 หรือท�าให้ไม่มีทรานสคริปชั่น

แฟคเตอร์นี้จึงท�าให้การแสดงออก	 หรือการท�างานของแกมมา

ยีนดีข้ึน	 ท�าให้มีการสร้างสายโกลบินแกมมาได้ดีและท�าให้มี

ฮีโมโกลบินเอฟ	 มากขึ้น	 (ฮีโมโกลบินเอฟมาจากการจับคู่ของ

สายโกลบินแอลฟาและแกมมา)	ซึ่งจะท�าให้อาการของโรคธาลัส

ซีเมียน้อยลง	

 	การลดภาวะการสร้างเม็ดเลือดแดงไม่ดีออกมาจ�านวน

มาก	 เนื่องจากในโรคธาลัสซีเมียผลของการสร้างเม็ดเลือดแดง

ที่ไม่มคีวามสมบรูณ์ในการแก้ไขภาวะซดีออกมามาก	ท�าให้โพรง

ไขกระดูกกว้างออกมีกระดูกบางผิดรูป	 กระดูกหักง่าย	 ตับโต	

ม้ามโต	มียาหลายชนิดที่ช่วยแก้ไขเรื่องนี้	ซึ่งก�าลังมีการพัฒนา

กันอย่างมาก	

	 	 การพัฒนาแก้ไขเรื่องความผิดปกติของการสะสมธาตุ

เหล็ก	การสร้างเม็ดเลือดผิดปกติจ�านวนมาก	และการที่เนื้อเยื่อ

ขาดออกซเิจนเป็นเวลานานจะไปยบัยัง้การสร้างฮอร์โมนเฮพซดิิน

จากตับ	เมื่อมีระดับฮอร์โมนเฮพซิดินในเลือดต�่า	ท�าให้มีการดูด

ซมึธาตเุหลก็จากล�าไส้มากข้ึน	 มกีารปล่อยธาตเุหลก็ออกมาจาก

อาร์อีเซลล์	[reticuloendothelial	cell	(RE	cell)]	มากขึ้น	ท�าให้

มีธาตุเหล็กสะสมในตับมากขึ้น	

	 	 พบว่าการมีระดับฮอร์โมนเฮพซิดินเพิ่มขึ้นเป็นระดับ

ปานกลางในหนูทดลองที่เป็นบีตาธาลัสซีเมีย	 ท�าให้การสร้าง

เม็ดเลือดแดงที่ผิดปกติลดลง	 ระดับฮีโมโกลบินสูงขึ้นและขนาด

ของม้ามเล็กลง	 ด้วยหลักการนี้จึงเป็นไปได้ว่าผู้ป่วยที่เป็นบีตา

ธาลัสซีเมียที่มีปริมาณของฮอร์โมนเฮพซิดินสูงในระดับหนึ่งจะ

ลดภาวะธาตุเหล็กเกินได้	

	 	 เป้าหมายในการรักษาโรคธาลัสซีเมียในปัจจุบัน	 คือการ

ท�าให้โรคชนิดรุนแรงหายขาดโดยวิธีปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�าเนิด

เมด็เลอืด	 แต่หากเป็นไปไม่ได้ควรให้การรกัษาให้ผูป่้วยไม่มีหน้า

ตาเปลี่ยนมาก	ตับม้ามไม่โตมาก	เพื่อจะได้ไม่ต้องตัดม้ามเนื่อง

จากมีภาวะแทรกซ้อนที่เกี่ยวข้องกับการตัดม้ามมาก	 การรักษา

ดังกล่าวคือการให้เลือดและยาขับธาตุเหล็กเมื่อมีข้อบ่งชี้	 ให้ผู้

ป่วยแข็งแรงมีสุขภาพกายและใจดี	 ไม่เป็นภาระของครอบครัว

และสังคม	 สามารถเรียนและประกอบอาชีพได้	 ไม่แปลกแยก

ในอนาคตหากไม่สามารถท�าการรกัษาโดยการเปลีย่นถ่ายยนี	การ

พัฒนายาต่างๆ	ที่ออกฤทธิ์ในแต่ละจุดเพื่อแก้ไขพยาธิสภาพและ

พยาธิสรีรวิทยาของโรค	 เปลี่ยนจากโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

ต้องพึ่งพาเลือดเป็นชนิดที่ไม่รุนแรงและไม่ต้องพึ่งพาเลือด	

	 	 ปัญหาในการรักษาโรคธาลัสซีเมียคือการขาดทรัพยากร

ทั้งเลือดและยาขับธาตุเหล็กและข้อจ�ากัดในการปลูกถ่ายเซลล์

ต้นก�าเนิดเม็ดเลือดหรือการเปล่ียนถ่ายยีนเพื่อจะรักษาให้

ผู้ป่วยหายขาด		

	 	 มกีารศกึษาเกีย่วกบัการรกัษาโรคธาลสัซเีมยีด้วยยาใหม่ๆ	

เนื่องจากการศึกษาเรื่องธาลัสซีเมียโดยเฉพาะบีตาธาลัสซีเมีย

มีความก้าวหน้าและลึกซึ้งมาก	 ท�าให้เกิดความเข้าใจในเรื่อง

พยาธิสภาพและพยาธิสรีรวิทยาในโรคนี้ดีมากขึ้น	 การรักษามี

การท�าการวิจัยในแต่ละจุดของการเปลี่ยนแปลงในโรคบีตาธาลัส

ซีเมียเพื่อแก้ไขความผิดปกตินั้น	 แม้ว่าจะไม่สามารถรักษาให้

โรคหายขาดแต่ก็ให้ผู้ป่วยมีอาการน้อยลง	มีสุขภาพแข็งแรงและ

มีคุณภาพชีวิตดีที่สุด	

สรุป

ประเด็นที่ต้องระลึกถึงเสมอ คือ ผู้ป่วย และครอบครัว 

ควรทราบ และตระหนักถึงการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงเป็นอย่างดี
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