
พฤษภาคม-สิงหาคม 2554

 ขอตอบคำาถามคุณ น.ล. และขอให้ความเห็นเพิ่มเติมค่ะ เนื่อง
จากคุณ น.ล. อยู่ในทีมตรวจกรองพาหะธาลัสซีเมีย และได้พูด
คุยกับหญิงฝากครรภ์และสามีด้วย คาดว่าจะเป็นพยาบาลหน่วย
ฝากครรภ์ ใช่หรือไม่คะ 
 1. การตรวจ MCV + DCIP เป็นการตรวจที่ดีมาก เพราะ
ผลการตรวจ (ในมือผู้ชำานาญ) จะให้ผลถูกต้องเกือบ 100% ฉะนั้น
แปลว่าหญิงตั้งครรภ์รายนี้จะไม่มีบุตรที่เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิด
รุนแรง ซึ่งเป็นจุดมุ่งหมายของโครงการป้องกันโรคของกระทรวง
สาธารณสุข ได้แก่ Hb Bart’s Hydrops Fetalis (⍺-thal 1/
⍺-thal 1),โรค β-thalassemia major (β-thal/β-thal) และ
โรค β-thalassemia/Hb E (β-thal/Hb E) 
 การตรวจ MCV ให้ผลบวกเมื่อ MCV < 80 fL ในโรค
  - Thalassemia ทุกโรค 
  - ⍺-thal 1 trait  
  - β-thal trait 

ศาสตราจารย์เกียรติคุณ พญ.วรวรรณ   ตันไพจิตร

คำาตอบ

 ดิฉันเป็นเจ้าหน้าที่ของโรงพยาบาลประจำาจังหวัดแห่งหนึ่ง 
ได้อยู่ในทีมตรวจกรองพาหะธาลัสซีเมียมาเกือบ 2 ปี มีหญิงตั้ง
ครรภ์ประมาณเดือนละ 20 ราย เท่าที่รวบรวมดู พบว่าผลตรวจ
กรองเป็นบวกราวร้อยละ 50 (ใช้ MCV+DCIP) เมื่อพบว่าผล
บวกก็ส่งต่อให้โรงพยาบาลมหาวิทยาลัยตรวจยืนยัน พร้อมติด
ต่อให้สามีไปตรวจด้วยเพราะอาจเป็นคู่เสี่ยงในการมีบุตรเป็นโรค 
มีสามีมาตามที่แนะนำาประมาณ 75 รายจาก 100 ราย  เมื่อโรง
พยาบาลมหาวิทยาลัยตรวจเลือดแล้วให้คำาแนะนำาปรึกษาและได้
ช่วยดูแลหญิงมีครรภ์บางรายต่อ  โดยแจ้งว่าได้ตรวจยืนยันแล้ว
พบว่าอาจเป็นคู่เสี่ยง 3 คู่ คือ เบต้าธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน 1 
ราย, เบต้า/เบต้าธาลัสซีเมีย 1 ราย และโรครุนแรงมาก 1 รายคือ 
โรคฮีโมโกลบินบารฺตส์ ฮัยดรอพ ฟิทัลลิส รายหลังนี้แพทย์
ให้มารดานอนพักในโรงพยาบาล มีการตรวจ Ultrasound ต่อมา
อีก 2 เดือนเมื่อติดต่อสอบถามไป โรงพยาบาลมหาวิทยาลัยแจ้ง
ว่าได้ยุติการตั้งครรภ์มารดาที่มีทารกเป็นโรคฮีโมโกลบินบารฺตส์ 
ฮัยดรอพ ฟิทัลลิสไปแล้ว และพิสูจน์ว่าเป็นโรคนี้จริง ดิฉันได้ข้อมูล

จากมารดา (ผลที่บันทึกในใบฝากครรภ์ว่ามารดามี Hb Type AA
2
, 

A
2
 2.5%, MCV 67 fL และบิดา Hb Type AE, E 20%, MCV 

70 fL ตรวจ DNA บิดามารดาเป็นพาหะแอลฟ่าธาลัสซีเมีย 1 
(⍺-thal 1) (SEA) ทั้งคู่ และแพทย์ได้ให้คำาแนะนำาปรึกษาไปแล้ว
สำาหรับความเสี่ยงในครรภ์ต่อไป (มารดามีครรภ์นี้เป็นครรภ์แรก)  
ส่วนอีก 2 ราย รายที่เป็นคู่เสี่ยงที่ทารกอาจเป็นโรค β-thal/Hb 
E นั้น แพทย์ได้วินิจฉัยว่าทารกเป็นโรคชนิดรุนแรง และได้อธิบาย
พ่อ, แม่แล้ว เนื่องจากเป็นบุตรคนแรก และแม่อายุ 40 ปี และจะ
ขอเก็บลูกไว้แม้ลูกจะเป็นโรค โดยแม่จะฝากครรภ์ต่อที่โรงพยา
บาลของเรา เราจะต้องดูแลแม่เป็นพิเศษอย่างไรบ้างคะ เท่าที่คุย
กับพ่อแม่ยอมรับลูกที่เป็นโรค ต่างก็เป็นข้าราชการ เบิกค่ารักษา
พยาบาลได้ ส่วนอีกรายที่พ่อแม่เป็นคู่เสี่ยงที่จะมีลูกเป็น β-thal/
β-thal นั้น แพทย์กลับบอกกับพ่อแม่ว่า คาดว่าทารกในครรภ์
จะมีอาการไม่รุนแรง โดยไม่ได้ตรวจทารกในครรภ์ ดิฉันกังวลใจ
และไม่แน่ใจว่าเด็กที่เกิดมากจะมีอาการมากหรือไม่ อาจารย์ช่วย
กรุณาให้คำาอธิบาย-ความเห็นด้วย 

1. ในกรณทีีผ่ลการตรวจกรองเปน็ลบ  หมายความวา่หญงินัน้จะ
 ไม่มีบุตรเป็นโรคใช่หรือไม่ 
2.  ผลการตรวจ Hb Type ในแม่ ( Hb AA

2
  A

2
 2.5% + MCV 

 67 fL ) และพ่อ ( Hb AE, E 20% + MCV 70 fL )  เราบอก
 ได้แน่นอนหรือไมว่าลูกต้องเป็น Hb Bart’s Hydrops Fetalis
3. ทำาไมผู้ป่วย β-thal/Hb E จึงรุนแรงกว่า β-thal/β-thal

4. ขอถามความเห็นอาจารย์ว่าพ่อ-แม่คู่ที่ 2 ตัดสินใจถูกหรือ
 ไม่ที่ต้องการเก็บบุตรในครรภ์ ซึ่งแพทย์พยากรณ์ว่าจะเป็น
 โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง เพราะเท่าที่ทราบเด็กก็จะมีอาการ
 มากการรักษาก็ทำายาก 

จาก คุณ น.ล.

คำาถาม

 การตรวจ DCIP ให้ผลบวกในภาวะที่มี Hb E ได้แก่ 
  - Hb E trait 
  - Homozygous Hb E  
  - และอื่นๆ (β-thal/Hb E disease, Hb H with Hb 
   E trait, etc.) 
 ถ้าคุณ น.ล, สังเกตจากโรคทั้ง 3 โรค ก็จะทราบว่าในการตรวจ
กรองเราต้องสามารถตรวจพาหะ 3 ชนิดได้นั่นเอง คือ ⍺-thal 1 
trait, β-thal trait และ Hb E trait  ซึ่งการทดสอบกรอง
สามารถครอบคลุมได้ และที่ควรทราบก็คือ การตรวจกรองจะไม่
ครอบคลุมพาหะบางชนิดที่มีความรุนแรงน้อย หรือไม่ทำาให้เกิด
โรคชนิดรุนแรง 3 โรคดังกล่าว ได้แก่ ⍺-thal 2 trait, Hb 
Constant Spring trait (CS), Hb Paksé ⍺ trait (PS)  
แต่ก็อาจทำาให้เกิดโรคที่ไม่รุนแรงบางอย่างได้ เช่น β-thal 1 
/⍺-thal 2  (Hb H disease), ⍺-thal 1 /⍺-thal 2  with Hb E 
(Hb A-E-Barts’), ⍺-thal 1 /Hb CS (โรค Hb H-CS) และ 
⍺-thal 1 /Hb PS (โรค Hb H-PS) เป็นต้น 
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 ฉะนั้นเมื่อผลการตรวจกรองเป็นลบ เราควรอธิบายให้พ่อแม่
เข้าใจว่าลูกจะไม่เป็นโรครุนแรง ส่วนถ้าจะยืนยันว่าไม่เป็นโรค
ธาลัสซีเมียใดๆ เลยต้องตรวจถึงระดับ DNA โดยละเอียด ซึ่งการ
ตรวจในโครงการป้องกันโรคไม่ครอบคลุม 
 2. การแปรผลของแม่เข้าได้กับ ⍺-thal 1 (หรือ homozygous 
⍺-thal 2)  ส่วนพ่อมีภาวะ Hb E trait แน่ แต่เนื่องจากมี MCV 
ต่ำา และ % Hb E ต่ำากว่าภาวะ E trait ธรรมดา  น่าจะมีภาวะ 
⍺-thal 1 trait ร่วมด้วยเป็น Double heterozygote (หรือ 
homozygous ⍺-thal 2 ร่วมด้วย)  ฉะนั้นจะตรวจให้ทราบว่า
เป็นคู่เสี่ยงต่อโรคใดต้องทำา DNA analysis ในพ่อแม่ก่อน ในกรณี
นี้ทั้งคู่มีภาวะ ⍺-thal 1 (SEA)  ลูกจึงจะเสี่ยงที่จะเป็นโรค Hb 
Bart’s Hydrops Fetalis  แต่ถ้าฝ่ายใดฝ่ายหนึ่งเป็น homozygous 
⍺-thal 2 ลูกจะไม่เป็นโรคนี้  แต่อาจจะเป็น Hb H, Hb A-E-
Bart’s  ซึ่งอาการน้อย-ปานกลาง  แพทย์ควรให้คำาแนะนำาปรึกษา  
ถ้าบิดา มารดายอมรับได้ ก็ไม่จำาเป็นต้องทำาการตรวจทารกใน
ครรภ์ก่อนคลอด (prenatal diagnosis) โดยไม่จำาเป็น 
 3. มีปัจจัยหลายอย่างที่มีผลต่อความรุนแรงของ β-thalas
semia  disease เช่น เมื่อมี α-thal 1 ร่วมด้วย จะลดความรุน
แรงลง   นอกจากนี้ β0-thal พบได้ทั้ง  β-thal (ไม่มีการสร้าง β 
globin เลย) และ β+-thal (ยังสร้าง β globin ได้ และสร้างได้
มาก-น้อย แตกต่างกันได้อีกด้วย)  ฉะนั้นผู้ป่วย β0-thal/Hb E 
(ที่ไม่มี “ตัวช่วย” เช่น มี α-thal 1 ร่วม)  อาจมีความรุนแรงกว่า
ราย β+-thal/β+-thal ก็ได้  ซึ่งต้องตรวจโดย DNA analysis 
เช่นกัน  การตรวจแค่ทดสอบ กรอง → ตรวจยืนยันโดย Hb 
typing ไม่สามารถแยกรายละเอียดได้ เท่าที่ทราบผู้ป่วย β+-thal 
(β+-thal/β+-thal และ β+-thal/Hb E)  เมื่อตรวจถึงระดับ 
DNA แล้วพบว่ามีรายที่ไม่รุนแรงและไม่จำาเป็นต้องตรวจ PND 
มากถึงเกือบร้อยละ 20 สำาหรับการดูแลมารดาก็ปฏิบัติตามปกติ
เหมือนครรภ์ทั่วไป  มาถึงเวลาปัจจุบันความก้าวหน้าทางวิทยา

การการตรวจวินิจฉัยสูงขึ้น ทำาให้สามารถพยากรณ์ความรุน
แรงของโรคในทารกในครรภ์ได้  ทำาให้ลดการยุติการตั้งครรภ์โดย
ไม่จำาเป็นได้ในรายอาการไม่รุนแรง 
 4. เมื่อแพทย์ตรวจทารกในครรภ์แล้วพบว่าน่าจะเป็นทารก
ที่เป็นโรคชนิดรุนแรง  พ่อแม่ได้รับการแนะนำาปรึกษาแล้วทราบถึง
อาการ อาการแสดง และการดำาเนินโรคจากแพทย์แล้ว  และแพทย์
ย่อมอธิบายถึงแนวทางการรักษาโรคด้วย  ถ้าพ่อแม่เข้าใจยอมรับ 
และตระเตรียมการร่วมที่จะดูแลในการรักษาลูกได้ ก็เป็นสิทธิ์
ของพ่อแม่ที่จะตัดสินใจ 
 อย่างไรก็ตามแม้แม่จะอายุสูงถึง 40 ปี ยังมีลูก (คนนี้) ได้ ก็
อาจมีลูกคนต่อมาได้  ถ้าไม่อยากมีลูกอีกก็แนะนำาคุมกำาเนิด ฉะนั้น
แพทย์ผู้ให้คำาแนะนำาปรึกษาเกี่ยวกับความเสี่ยงที่จะมีลูกเป็นโรค
ซ้ำาอีกได้ รวมทั้งโอกาสที่จะได้ลูกที่ไม่เป็นโรค และยังอาจช่วยให้
การรักษาที่เป็นโรคให้หายขาดได้โดยการปลูกถ่ายเซลล์ต้นกำาเนิด
เม็ดเลือด (stem cell transplantation) จะดีมาก ถ้าทั้งคู่มี HLA 
ตรงกันซึ่งปัจจุบันมีเทคโนโลยีสูง โดยเฉพาะอย่างยิ่งการทำา Pre-
natal Genetic Diagnosis (PND) ในลูกคนที่สอง โดยเฉพาะ
ยิ่งพ่อ-แม่ถ้าไม่ขอมีบุตรเป็นโรคซ้ำาอีก ซึ่งก็เป็นได้โดยอัตราเสี่ยง 
1 ใน 4 

 ข้อแนะนำาสำาหรับบุคคลากรที่ร่วมทำางานในโครงการป้องกัน
โรคธาลัสซีเมีย แพทย์ พยาบาลในคลินิกรับฝากครรภ์ คลินิกให้
คำาปรึกษาเรื่องธาลัสซีเมีย เจ้าหน้าที่ห้องปฏิบัติการธาลัสซีเมีย 
ควรได้รับความรู้อย่างสม่ำาเสมอด้านทฤษฎีในการเข้าร่วมประ
ชุมวิชาการต่างๆ ที่เกี่ยวข้อง และร่วมในการตรวจสอบ การ

 หนังสือทางห้องปฏิบัติการที่แนะนำาให้อ่าน

ตรวจวินิจฉัยธาลัสซีเมีย ทั้งภายในโรงพยาบาลของตน Internal 
Quality และ External Quality Assurance (EQA)  จะทำา
ให้มีความมั่นใจและมีความสุขในการทำางานที่ได้ทำาประโยชน์ช่วย
เหลือครอบครัวธาลัสซีเมียต่อไป 

3.  คณะกรรมการฝ่ายวิชาการ การประชุมห้องปฎิบัติการธาลัส
ซีเมียแห่งชาติ ครั้งที่  2   Change and  Chance  การเปลี่ยนแปลง
ที่ก้าวหน้าและโอกาสพัฒนาที่ก้าวไกล พิพม์ครั้งแรก กรุงเทพฯ 
กรมวิทยาศาสตร์การแพทย์กระทรวงสาธารณสุข 2554 
4. คณะทำางานจัดทำามาตรฐานแนวทางการดูแลรักษา
ผู้ป่วยโรคธาลัสซีเมีย  แนวทางการวินิจฉัยและการรักษาโรคโลหิต
จางธาลสัซเีมยี  พมิพค์รัง้ที ่ 2  กรงุเทพฯ กรมการแพทย ์กระทรวง
สาธารณสุข 2551 

 1. คณะกรรมการจัดทำาคู่มือการปฏิบัติงานการตรวจวินิจฉัย
 ธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติทางห้องปฏิบัติการ คู่มือทาง
 ห้องปฏิบัติการการตรวจวินิจฉัยธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิด
 ปกติ  พิมพ์ครั้งที่  1   นนทบุรี ศูนย์วิจัยทางคลินิก กรมวิทยาศาสตร์
 การแพทย์ 2552 
 2.  คณะกรรมการจัดทำาคู่มือการตรวจวิเคราะห์ชนิดและ
 ปริมาณฮีโมโกลบิน คู่มือการตรวจวิเคราะห์ชนิดและปริมาณ
 ฮีโมโกลบิน  พิมพ์ครั้งที่ 1 นนทบุรี  ศูนย์วิจัยทางคลินิกกรมวิทยา
 ศาสตร์การแพทย์  2553 
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