
  ในโอกาสท่ีวันท่ี 8 พฤษภาคมเป็นวันธาลัสซีเมียโลก หมอถือโอกาสน้ีเล่าเร่ืองราวของธาลัสซีเมียซ่ึงนับ

เป็นโรคเก่าแก่ประจำาโลกของเรา 

  ธาลัสซีเมียเป็นโรคที่พบมาตั้งแต่สมัยโบราณ หากใครเคยไปชมพิพิธภัณฑสถานแห่งชาติบ้านเชียง  

อำาเภอหนองหาน จังหวัดอุดรธานี  จะเห็นชิ้นส่วนจากกะโหลกศีรษะส่วนหนึ่งซึ่งแสดงให้เห็นว่ากระดูกหนา

กว่าปกติเนื่องจากมีรูพรุนอยู่ในเนื้อกระดูก มีคำาอธิบายว่าเป็นกระดูกของคนในสมัยนั้นซึ่งคำานวณอายุตาม

ความเก่าแก่ของโบราณสถานบ้านเชียงซึ่งเก่าแก่กว่า 5,000 ปี อายุของกระดูกชิ้นนี้จึงมากกว่า 5,000 ปี 

ด้วย มีคำาอธิบายต่อว่าเป็นกระดูกของคนที่เป็นโรค ที่มีความผิดปกติของเลือดและฮีโมโกลบินคนที่มีความ

ผิดปกตินี้มีความสามารถในการต่อต้านเชื้อมาลาเรีย (พิพิธภัณฑสถานแห่งชาติบ้านเชียงได้รับการจัดเป็น

มรดกโลกและ CNN ได้ประกาศว่าพิพิธภัณฑสถานแห่งชาติบ้านเชียงนี้เป็น 1 ใน 17 แห่งของสถานที่ที่

ควรไปเที่ยวในปี 2017-17 best places to visit in 2017) 

  เมื่อนำ�องค์คว�มรู้ในปัจจุบันม�อธิบ�ยลักษณะที่พบจ�ก

กระดูกประกอบกับอุบัติก�รณ์และคว�มชุกของโรค เจ้�ของกระดูก

ชิ้นนี้น่�จะเป็นโรคธ�ลัสซีเมียม�กที่สุด เพร�ะเหตุว่�ธ�ลัสซีเมีย

เป็นโรคท่ีมีอ�ก�รซีดเร้ือรังจ�กก�รแตกของเม็ดเลือดแดง ร่�งก�ย

จึงต้องสร้�งเลือดขึ้นม�ทดแทนตลอดเวล�ทำ�ให้โพรงกระดูกซึ่ง

เป็นที่อยู่ของเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือดที่ต้องสร้�งเม็ดเลือดแดง

ขึ้นม�ทดแทนให้เพียงพอกับคว�มต้องก�รของร่�งก�ยอ�จต้อง

ทำ�ง�นม�กขึ้นกว่�ปกติถึง 15 เท่�ทำ�ให้โพรงกระดูกกว้�งขึ้น

เห็นว่�กระดูกหน�ขึ้นและมีรูพรุน 

  แม้ว่�โรคธ�ลัสซีเมียมีหลักฐ�นพบในคนม�กกว่� 5,000 ปี

ม�แล้ว แต่โรคนี้เพิ่งมีร�ยง�นครั้งแรก 90 กว่�ปีม�นี่เอง คือเม่ือ

ค.ศ.1925 (พ.ศ. 2468) โดย ดร. โธมัส บี คูลีย์และ ดร. เพิร์ล ลี

(Dr.Thomas B Cooley และ Dr.Pearl Lee) ในเวล�น้ันเป็นก�ร

ร�ยง�นผู้ป่วยท่ีอ�ศัยอยู่ในประเทศสหรัฐอเมริก�ผู้ป่วยที่ร�ย

ง�นมีอ�ก�รซีดม�กตั้งแต่เล็กๆ มีตับม้�มโต และมีก�รเปลี่ยน

แปลงของกระดูก ในระยะนั้นมีก�รร�ยง�นผู้ป่วยที่มีอ�ก�รคล้�ย

กันแต่ไม่รุนแรงม�กจ�กแพทย์ช�วอิต�เลียนด้วย ทำ�ให้ได้ทร�บ

ว่�โรคน้ีมีอ�ก�รหล�กหล�ย ดร. จอร์จ วิพเพิล (Gorge  Whipple)

ได้ให้ชื่อโรคนี้ว่�ธ�ลัสซีเมีย (Thalassemia) เนื่องจ�กผู้ป่วยที่

ร�ยง�นจ�กสหรัฐอเมริก� น้ันมีถ่ินฐ�นเดิมอยู่แถบทะเลเมดิเตอร์

เรเนียน ธ�ลัสซีเมียมีร�กศัพท์ม�จ�กอักษรกรีก thalassa แปล

ว่� ทะเล รวมกับคำ�ว่� -emia ในภ�ษ�ละตินที่แปลว่� เลือด  

  

  คว�มก้�วหน้�ในองค์คว�มรู้ของธ�ลัสซีเมียมีม�กข้ึนม�ก

และต่อเน่ืองม�เป็นลำ�ดับ ในยุคท่ีก�รศึกษ�ในระดับโมเลกุลและ

ระดับยีนมีม�กข้ึนทำ�ให้ก�รรักษ�และก�รป้องกันโรคธ�ลัสซีเมีย

มีประสิทธิภ�พม�กข้ึนเป็นก้�วกระโดดก�รศึกษ�เร่ืองธ�ลัสซีเมีย

ในปัจจุบันและอน�คตอันใกล้นี้ น่�จะช่วยในเรื่องก�รวินิจฉัยโรค

ก�รพัฒน�ก�รรักษ�และก�รควบคุมป้องกันโรคชนิดรุนแรงได้ดี

ยิ่งขึ้น 

 

  หลังปี ค.ศ. 1940 พบว่�โรคธ�ลัสซีเมียเป็นโรคของยีน

ด้อย หม�ยคว�มว่� โรคนี้เกิดในผู้ป่วยได้รับยีนที่ผิดปกติ ม�จ�ก

บิด�และม�รด�ทั้งสองฝ่�ย โดยบิด�และม�รด�ไม่แสดงอ�ก�ร

ผิดปกตินอกจ�กตรวจเลือดพบว่�มีโลหิตจ�งเล็กน้อย ภ�วะของ

บิด�ม�รด�เรียกว่�เป็นพ�หะ ห�กไม่เจ�ะเลือดตรวจจะไม่ทร�บ

ว่�ตนเองผิดปกติ หรือบิด�ม�รด�อ�จเป็นโรคธ�ลัสซีเมียแล้ว

ส่งยีนผิดปกติไปให้บุตรก็ได้ คว�มรู้แต่ดั้งเดิมที่ว่�ผู้ป่วยโรค

ธ�ลัสซีเมียจะมีทั้งบิด�และม�รด�เป็นพ�หะนั้นบัดนี้มีก�รพบ

เพิ่มเติมว่�มีผู้ที่มีคว�มผิดปกติเพียงครึ่งหนึ่งของพันธุกรรมก็

ส�ม�รถแสดงอ�ก�รของโรคได้แต่พบเป็นส่วนน้อยม�ก 

  หลังปี ค.ศ. 1950 ดร. ลินัส พอลลิง (Linus Pauling)

และคณะค้นพบคว�มผิดปกติในระดับโมเลกุลของภ�วะซีด

ซิกเกิลเซลล์ (sickle cell anemia) ก�รศึกษ�เรื่องคว�มผิดปกติ

ของฮีโมโกลบินจึงแพร่หล�ยไปทั่วโลก 
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  ในปี ค.ศ. 1986 นับเป็นปีที่สำ�คัญที่ แครี มุลลิส (Kary 

Mullis) ได้ค้นพบและพัฒน�ก�รทำ�ปฏิกิริย�โพลีเมอเรสเชน (poly-

merase chain reaction)ซ่ึงทำ�ให้มีก�รศึกษ�พัฒน�ก�รวิเคร�ะห์

ดีเอ็นเอได้ม�กขึ้น  

  ก�รศึกษ�ในระดับโมเลกุลทำ�ให้ได้ร�ยละเอียดของ

ดีเอ็นเอและของยีนม�กขึ้นนี้ทำ�ให้เกิดประโยชน์ต่อแพทย์

และนักวิทย�ศ�สตร์ท�งก�รแพทย์ที่เกี่ยวข้องเป็นคุณูปก�ร

สำ�หรับผู้ป่วยธ�ลัสซีเมียและครอบครัวอย่�งมห�ศ�ล ดังนี ้

  ก�รศึกษ�ในระดับยีนทำ�ให้ทร�บว่�ผู้ป่วยธ�ลัสซีเมีย

ที่มีอ�ก�รแสดงแตกต่�งกันน้ันมีคว�มผิดปกติที่ใดแตกต่�ง

กันอย่�งไร และมีปัจจัยต่�งๆ  เกี่ยวข้องกันอย่�งไร ทำ�ให้ส�ม�รถ

ว�งแผนก�รรักษ�ในผู้ป่วยที่มีอ�ก�รแตกต่�งกันและปัจจัย

แตกต่�งกันได้ดียิ่งขึ้น 

  ในก�รควบคุมป้องกันโรคทำ�ให้ส�ม�รถทำ�น�ยได้ว่�

คว�มผิดปกติอย่�งไรเป็นพย�กรณ์ของโรคที่มีคว�มรุนแรงม�ก

ที่ต้องควบคุมป้องกัน และคว�มผิดปกติเช่นไรไม่ได้ทำ�ให้โรค

รุนแรงม�ก ผู้ป่วยส�ม�รถเกิดม�และรับก�รรักษ�ได้ดี มีสุขภ�พ

ดีไม่แตกต่�งจ�กคนปกติม�กนักอีกทั้งมีคุณภ�พชีวิตที่ดี 

  นอกจ�กนี้ก�รศึกษ�ในระดับโมเลกุลส�ม�รถเปล่ียน

แปลงธรรมช�ติของโรคและรักษ�ผู้ป่วยอ�ก�รรุนแรงได้โดยก�ร

ปลูกถ่�ยเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือด ซ่ึงใช้เซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือด

ของผู้อื่นที่มีพันธุกรรมเข้�กันได้ม�ใส่ให้ผู้ป่วย โรคธ�ลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรงทั้งหล�ยจึงส�ม�รรักษ�ได้ด้วยวิธีก�รนี้ นั่นยังไม่

น่�ตื่นเต้นเท่�กับก�รรักษ�โรคธ�ลัสซีเมียที่รุนแรงที่สุดคือ ฮีโม

โกลบินบ�ร์ทฮัยดรอพส์ฟีต�ลิส ซึ่งทร�บกันม�น�นว่�ผู้ป่วยโรค

นี้มักเสียชีวิตตั้งแต่ในครรภ์ หรือเกิดม�ไม่กี่ชั่วโมงก็จะเสียชีวิต

เดี๋ยวนี้โรคนี้ก็ไม่ส�ม�รถต้�นท�นองค์คว�มรู้ใหม่ได้แล้ว แพทย์

ส�ม�รถรักษ�เด็กกลุ่มน้ีท่ียังมียีนบ�งตัวท่ีพอจะสร้�งฮีโมโกลบิน

ที่ประคับประคองเด็กให้มีชีวิตรอดในครรภ์และแพทย์มีก�ร

รักษ�ต้ังแต่พวกเข�อยู่ในครรภ์ม�รด� รักษ�ให้อวัยวะต่�งๆ ให้ได้

รับเลือดและออกซิเจนให้เพียงพอ แพทย์รักษ�โดยก�รให้เลือด 

เปลี่ยนถ่�ยเลือด หรือแม้แต่ปลูกถ่�ยเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือด

ตั้งแต่เด็กอยู่ในครรภ์ หรือเมื่อเกิดม�แล้วล่�สุด อ�จ�รย์แพทย์

หญิงเดือนธิด�  ทรงเดช  อ�จ�รย์ประจำ�ส�ข�โรคเลือดและมะเร็ง

เด็ก ภ�ควิช�กุม�รเวชศ�สตร์ คณะแพทยศ�สตร์โรงพย�บ�ล

ร�ม�ธิบดีมห�วิทย�ลัยมหิดลและคณะ ได้ศึกษ�ทะเบียนผู้ป่วย

ฮีโมโกลบินบ�ร์ทฮัยดรอพส์ฟีต�ลิสที่รอดชีวิต ซึ่งพบม�กถึง 69 

ร�ย ลงในว�รส�ร Blood เดือนมีน�คม 2560 นี้ ง�นที่ศึกษ�นี้มี

ประโยชน์ต่อวงก�รแพทย์ม�ก ทำ�ให้ทร�บเรื่องก�รรักษ� สภ�วะ

แทรกซ้อนและผลต�มของภ�วะนี้ต่อทั้งตัวผู้ป่วยและม�รด� ซึ่ง

กว่�จะรักษ�ให้เด็กคนหนึ่งรอดชีวิตนั้นไม่ง่�ยเลย และเมื่อรอด

ชีวิตแล้วผลของโรคท่ียังคงเกิดแทรกซ้อนในตัวผู้ป่วยซึ่งต้อง

ก�รก�รรักษ�อย่�งต่อเนื่องคงทำ�ให้คู่สมรสได้เห็นคว�มสำ�คัญ

ของก�รควบคุมป้องกันโรคธ�ลัสซีเมียชนิดรุนแรงได้ อย่�งไรก็

ต�มในอน�คตห�กส�ม�รถทำ�ให้ก�รรักษ�ที่เปลี่ยนยีน ที่ทำ�ให้

เด็กอ�ก�รม�กให้มีอ�ก�รน้อยลงได้ คงเป็นท�งเลือกอีกท�งหน่ึง

ให้คู่สมรสที่มีบุตรเป็นโรคนี้ และไม่ต้องก�รก�รยุติก�รตั้งครรภ์ 

(Songdej,et al. Blood 2017 129:1251-1259; doi: https://doi.org/

10.1182/blood-2016-08-697110) 

  ยังไม่จบเพียงน้ันโรคธ�ลัสซีเมียชนิดรุนแรงท่ีไม่ส�ม�รถ

ห�ผู้บริจ�คเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือดได้ก็ไม่ได้ถูกทอดท้ิงปัจจุบัน

มีก�รรักษ�ด้วยก�รเปล่ียนถ่�ยยีนโดยใช้กระบวนก�รท�งพันธุ

วิศวกรรมโดยใช้ไวรัสที่มีคว�มส�ม�รถในก�รก่อโรคต่อมนุษย์

ได้น้อย เป็นสื่อนำ�ยีนปกติเข้�ไปอยู่ในเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือด

ของผู้ป่วยเองท่ีนำ�ออกม�ให้ไวรัสดำ�เนินก�รเข้�ไปอยู่ในน้ันแล้ว

ใส่เซลล์ดังกล่�วกลับเข้�ไปในร่�งก�ยของผู้ป่วยดังเดิม ผู้ป่วย

จะมีชีวิตต่อไปด้วยก�รมียีนปกติม�ควบคุมก�รสร้�งเลือดได้ 

  ใครจะรู้ว่�ในอน�คตอ�จโทรศัพท์ส่ังหรือส่ังท�งอินเตอร์เน็ต

ให้บริษัทส่งแพ็คเกจยีนปกติพร้อมใส่ให้ผู้ป่วยได้ทันทีโดยไม่

ต้องมีกระบวนก�รต่�งๆ  ให้ยุ่งย�ก 

  ต่อไปผู้ป่วยธ�ลัสซีเมียอ�จจะไม่ต้องรักษ�ด้วยก�รให้

เลือดอีกแล้ว ด้วยคว�มรู้ที่ส�ม�รถทร�บได้ว่�ในส่วนต่�งๆของ

พย�ธิสรีรวิทย�ของโรคท่ีทำ�ให้เกิดอ�ก�รต่�งๆ เป็นเช่นไร มีร�ย

ละเอียดของปัจจัยใดเกี่ยวข้องและจะแก้ไขจุดต่�งๆ ที่เกี่ยวข้อง

อย่�งไร ขณะนี้กำ�ลังมีก�รศึกษ�อยู่แล้ว น่�จะค่อยๆมีคำ�ตอบ

ออกม�ในไม่ช้� 

  อย่�งไรก็ต�มในปัจจุบันก�รจัดก�รปัญห�ธ�ลัสซีเมียยัง

คงเน้นเร่ืองก�รรักษ�ผู้ป่วยท่ีเกิดม�แล้วให้มีสุขภ�พดี มีคุณภ�พ

ชีวิตท่ีดี และทำ�อย่�งไรจะป้องกันโรคชนิดรุนแรงร�ยใหม่ให้ลดลง

วิทย�ก�รใหม่ๆ คงทำ�ให้ก�รวินิจฉัยพ�หะธ�ลัสซีเมียได้แม่นยำ�

ข้นอีกทั้งกระบวนก�รวินิจฉัยท�รกในครรภ์ปลอดภัยและไม่น่�

กลัว เช่นก�รตรวจดีเอ็นเอของลูกที่ปนอยู่ในเลือดแม่ด้วยก�ร

เจ�ะเลือดแม่ตรวจเท่�นั้นเป็นต้น 

ข้อสำ�คัญ..

ประชาชนควรรู้จักโรคธาลัสซีเมีย และแนวทางการป้อง

กันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ซึ่งหมอเคยถามผู้ป่วย

ธาลัสซีเมียว่า ถ้าเลือกได้ขอไม่เป็น ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 
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