
มกราคม - เมษายน 2549 6

น.พ.โอบจุฬ ตราชู , น.พ. ธันยชัย สุระ หน่วยเวชพันธุศาสตร์ ภาควิชาอายุรศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ โรงพยาบาลรามาธิบดี
เม่ือทราบว่าตนเองเป็นพาหะโรคโลหิตจางพันธุกรรมธาลัสซีเมีย
จะทำอย่างไร ?

โรคโลหิตจางพันธุกรรมธาลัสซีเมีย เป็นโรคพันธุกรรมระบบเลือด
ท่ีพบบ่อยในประเทศไทยเกิดจากความผิดปกติในการสังเคราะห์โปรตีน
โกลบิน ซึ่งเป็นโครงสร้างของเม็ดเลือดแดง ทำให้เม็ดเลือดแดง
เปราะแตกง่าย โดยปกติแล้ว เม็ดเลือดแดงทำหน้าที่นำออกซิเจน
ที่ได้รับจากการหายใจไปเลี้ยงอวัยวะส่วนต่างๆของร่างกาย เช่น
หัวใจ สมอง ไต กล้ามเนื้อ ทำให้ร่างกายอยู่ในสมดุล ดำเนินชีวิต
ไปได้อย่างปกติ เมื่อเม็ดเลือดแดงแตก ร่างกายก็จะซีดสารเหลือง
จากการสลายตัวของเม็ดเลือดแดงออกมาในกระแสเลือดทำให้
ตัวตาเหลืองเมื่อร่างกายขาดเม็ดเลือดแดงสมรรถภาพการทำงาน
ของอวัยวะต่างๆข้างต้นก็จะแย่ลง ร่างกายอ่อนเพลีย ถ้าเป็นมาก ตับม้าม
จะทำงานหนักมากขึ ้นในการช่วยสร้างเม็ดเล ือดแดงทดแทน
ที่ขาดหายไป และอาจมีภาวะหัวใจล้มเหลวจนถึงแก่ชีวิตได้โรค
ธาลัสซีเมียมีความรุนแรงหลากหลาย ต้ังแต่ซีดเล็กน้อยหรือปานกลาง
จนกระทั่งซีดมาก ตับ ม้ามโต ต้องรับเลือดตลอด บางคนไม่เคย
มีอาการเลย แต่เม่ือต้องประสบภาวะเจ็บป่วย มีไข้ติดเช้ือ บุคคลเหล่า
น้ีจะมีอาการซีดลง ตัวเหลือง อ่อนเพลีย เป็นคร้ังๆ ในขณะท่ีบางชนิด
ทารกท่ีเป็นโรคน้ีเสียชีวิตต้ังแต่แรกเกิด
เนื่องจากโรคนี้เกิดจากการกลายพันธุ์ของยีนที่ควบคุมการสร้าง

โปรตีนโกลบินของเม็ดเลือด ดังน้ันสามารถถ่ายทอดได้ทางพันธุกรรม
ในครอบครัว จากบิดามารดามาสู่บุตรได้ สำหรับในประเทศไทย
ประชากรที่มียีนผิดปกตินี้มีถึงร้อยละ 40 โดยแบ่งออกเป็นชนิด
แอลฟ่าร้อยละ 30 และชนิดเบต้าร้อยละ 10 หมายความว่าใน
ประชากรไทย 60 ล้านคน จะมีผู้ที่มียีนผิดปกติเหล่านี้ถึง 24 ล้าน
คน ผู้ท่ีมียีนผิดปกติชนิดน้ีอยู่ในร่างกายโดยไม่มีอาการ เรียกว่า �พาหะ�
ซ่ึงหมายถึงภาวะท่ีมียีนแฝงน่ันเอง ปกติแล้วภายในเซลล์ร่างกายของ
คนปกตินั้นประกอบไปด้วย โครโมโซมเป็นคู่ๆที่หน้าตาเหมือนกัน
ยกเว้น โครโมโซมท่ีบ่งบอกความเป็นเพศชายเท่าน้ันท่ีมีความต่างกัน
โครโมโซมมีลักษณะเป็นขดอยู่ในเซลล์และเป็นที่อยู่ของยีนและ
สารพันธุกรรมอื่นๆ ซึ่งมีอยู่ทั้งหมด 23 คู่ ดังนั้นคนทั่วๆไปก็จะ
มียีนท่ีหน้าตาเหมือนกันอยู่บนโครโมโซมข้างละ 1 อัน โดยปกติแล้ว
เด็กท่ีเกิดมา 1 คน มีความเหมือนบิดามารดาอย่างละคร่ึง เน่ืองจาก
บิดามารดาถ่ายทอดโครโมโซมมาให้คนละ 1 ข้าง
เนื ่องจากโรคธาลัสซีเมียเป็นการแสดงออกแบบพันธุ ์ด ้อย

หมายความวา่ ผู้ท่ีเป็นโรคโลหติจางธาลัสซีเมยี ต้องมคีวามผดิปกติ
ของยีนเดียวกันบนท้ัง 2 ข้างของโครโมโซมพร้อมๆกัน ในขณะผู้ท่ีเป็น

แค่พาหะมียีนผิดปกติแฝงอยู่แค่บนโครโมโซมเพียงข้างเดียว โดย
สรุปแล้ว ผู้ท่ีเป็นพาหะไม่ได้เป็นโรค หรือมีอาการผิดปกติท่ีแสดงออก
แต่อย่างใด เป็นเพียงผู้ที่มียีนแฝงในร่างกายเท่านั้น และสามารถ
ถ่ายทอดต่อไปยังลูกหลานได้ เพราะฉะนั ้น ผู้ที ่เป็นพาหะของ
โรคธาลัสซีเมียมักไม่มีอาการซีดหรือตับม้ามโตแต่อย่างใด สามารถ
ดำรงชีวิตประจำวันดำเนินชีวิตได้เป็นปกติ ในการตรวจเลือด
ดูความสมบูรณ์ของเม็ดเลือดแดง อาจพบระดับความเข้มข้นเลือดต่ำ
หรือ ขนาดเม็ดเลือดแดงเล็กกว่าผู้ที่ไม่มียีนแฝงได้ ขึ้นกับชนิดของ
ยีนแฝงที่มีอยู่ว่าเป็นแอลฟ่าหรือเบต้า สิ่งที่จำเป็นต้องทราบก็คือ
ผู้ที่เป็นพาหะธาลัสซีเมียก็มีโอกาสเกิดโรคโลหิตจางจากสาเหตุอื่นๆ
ได้เหมือนคนทั่วไป เมื ่อไรที่มีอาการซีด ภาวะซีดไม่ได้เกิดจาก
โรคธาลัสซีเมีย ต้องหาสาเหตุอื ่นทันที เช่น การขาดธาตุเหล็ก

โครโมโซม คู่ที่ 11 และ 16  ที่ มียีนธาลาสซีเมียอยู่

ภาพที่ 1 แสดงโครโมโซมของร่างกายมนุษย์ทั้ง 23 คู่
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พึงตระหนักอยู่เสมอว่าการท่ีบุคคลท่ีเป็นพาหะหรือมียีนแฝงไม่ใช่ความผิด
ของใครแต่อย่างใด ท้ังหมดเป็นเร่ืองของพันธุกรรม เหมือนหมู่เลือด
ความสูง สีผิว ท่ีมีความแตกต่างกันไปในประชากร บุคคลท่ีเป็นพาหะ
ไม่ได้เป็นโรคธาลัสซีเมียไม่ได้มีโอกาสท่ีจะมีอายุส้ันไปมากกว่าประชากร
ท่ัวไปดังน้ันไม่สามารถรักษาหรือลบความเป็นพาหะให้หายไปจากร่างกาย
ได้การรับประทานยาบำรุงเลือดชนิดต่างๆไม่ได้มีผลแก้ไขภาวะยีนแฝง
แต่อย่างไร ช่วยเพียงแก้ไขภาวะซีดจากสาเหตุอื่นๆท่านั้น เมื่อทราบ
ว่าตนเองเป็นพาหะแล้วไม่ว่าในกรณีใดก็ตาม เช่น จากการตรวจสุขภาพ
ประจำปี การตรวจสุขภาพก่อนแต่งงาน หรือไปตรวจปรึกษาแพทย์
เร่ืองซีดจากสาเหตุอ่ืนๆ แล้วแพทย์ทำการตรวจวินิจฉัยทางพันธุกรรม
ให้ ไม่จำเป็นต้องสร้างความเครียดให้กับตนเอง ดังที่กล่าวมาแล้ว
ว่าภาวะนี้ไม่มีผลต่อสุขภาพ แต่สิ่งที่จำเป็นต้องทราบต่อไปก็คือ
ผู้ที่เป็นพาหะสามารถถ่ายทอดยีนแฝงนี้ต่อไปให้กับบุตรหลานได้
ในขณะเดียวกันถ้าคู่สมรสที่ต่างคนต่างมียีนแฝงทั้งคู่มีโอกาสที่จะ
ถ่ายทอดยีนนี้ไปให้บุตรพร้อมๆกันได้ถึงร้อยละ 25 หรือ 1 ใน 4
หมายความว่ามีโอกาสท่ีจะมีบุตรเป็นโรคได้ท้ังชายและหญิง ไม่ได้หมาย
ความว่ามีบุตร 4 คนแล้วจะต้องมีบุตรเป็นโรค 1 คน แต่ท้ังหมดน้ีเป็น
เพียงโอกาสเหมือนกับการสุ่มจับสลาก 4 ใบ แล้วมีใบท่ีถูกรางวัล 1 ใบ
เพราะฉะน้ันทุกๆการต้ังครรภ์ต้องมีการจับสลากใหม่ทุกคร้ัง คู่สมรส
ที ่เป็นพาหะอาจไม่มีบุตรเป็นโรคเลยก็ได้ ในขณะเดียวกันอาจ

ภาพที่ 2 แสดงการถ่ายทอดยีนแฝงธาลัสซีเมียแบบพันธุ์ด้อยในคู่สมรสที่เป็น
พาหะทั้งคู่ ซึ่งมีโอกาสมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย 1 ใน 4ของทุกการ
ตั้งครรภ์

โดยสรุป เม่ือมีความเข้าใจเร่ืองโรคธาลัสซีเมียเป็นอย่างดี การเป็น
พาหะไม่ใช่สิ่งน่ากลัวหรืออันตรายอีกต่อไป ถ้ายังมีข้อสงสัยกับเรื่อง
เหล่านี้ การขอรับคำปรึกษาทางพันธุกรรมจากแพทย์หรือบุคลากร
ทางการแพทย์ท่ีเช่ียวชาญเป็นหนทางท่ีดีท่ีสุด ความตระหนักในเร่ืองการ
วางแผนครอบครัวของคู่สมรสท่ีเป็นพาหะของโรคธาลัสซีเมีย สามารถ
ช่วยป้องกันการเกิดโรคธาลัสซีเมียใหม่ในประชากรไทย และทำ
ให้ประชาชนมีสุขภาพแข็งแรงโดยถ้วนหน้าเป็นพลเมืองที่มีคุณค่า
ประเทศชาติต่อไป

เอกสารอ้างอิง
1. กิตติ ต่อจรัส. โรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย.
www.thaihemato.org/guideline/thalassemia.htm
2. ธันยชัย สุระ, บุญเชียร ปานเสถียรกุล.
การให้คำปรึกษาแนะนำทางพันธุศาสตร์และสำหรับ
โรคธาลัสซีเมีย. ธาลัสซีเมียและการให้คำปรึกษาแนะนำ 2546 ; 85-91

มีบุตรเป็นโรคหลายคนได้ ความสำคัญจึงอยู่ที่การตรวจพันธุกรรม
โรคธาลัสซีเมียของคู่สมรสก่อนที่จะแต่งงานและมีบุตร ถ้ามีใคร
คนใดคนหน่ึงเป็นพาหะเพียงคนเดียว ย่อมไม่มีโอกาสมีบุตรเป็นโรคน้ี
แต่ยังสามารถมีบุตรเป็นพาหะได้ ซึ่งไม่ได้มีผลต่อการเจริญเติบโต
หรือเรียนรู้แต่อย่างใด ขณะเดียวกันถ้าคู่สมรสท่ีเป็นพาหะท้ังคู่ ไม่ได้
มีข้อห้ามท่ีจะแต่งงานกันหรือมีบุตร คู่สมรสสามารถท่ีจะมีครอบครัว
ได้ตามปกติ แต่ก่อนที่คิดจะตั้งครรภ์ ต้องทำการปรึกษาแพทย์
ให้เรียบร้อย เนื่องจากในปัจจุบัน การแพทย์สามารถตรวจวินิจฉัย
ทารกในครรภ์ได้ตั้งแต่อายุครรภ์อ่อนไม่เกิน 20 สัปดาห์ ด้วยการ
เจาะน้ำคร่ำหรือการตัดชิ้นเนื้อส่วนเล็กๆจากรกมาวินิจฉัยทางห้อง
ปฏิบัติการ ท้ังน้ีต้องทำโดยสูตินรีแพทย์ผู้มีความเช่ียวชาญเป็นพิเศษ
ถ้าตรวจพบทารกในครรภ์เป็นโรคคู่สมรสต้องมารับคำปรึกษาทาง
พันธุกรรมต่อเน่ืองจากการดำเนินการต้ังครรภ์ต่อไปอาจก่อให้เกิดอันตรายต่อ
สุขภาพมารดาได้ คู่สมรสมีสิทธ์ิตัดสินใจท่ีจะต้ังครรภ์ต่อหรือยุติการ
ตั้งครรภ์

เลือดออกในกระเพาะอาหาร เสียเลือดทางประจำเดือนมาก หรือแม้
แต่โรคไต หรือ โรคของไขกระดูก เช่น มะเร็งเม็ดเลือดหรือมะเร็ง
ต่อมน้ำเหลือง เป็นต้น


