
		  ในโอกาสท่ีวันท่ี 8 พฤษภาคมเป็นวันธาลัสซีเมียโลก หมอถือโอกาสน้ีเล่าเร่ืองราวของธาลัสซีเมียซ่ึงนับ

เป็นโรคเก่าแก่ประจำ�โลกของเรา	

		  ธาลัสซีเมียเป็นโรคที่พบมาตั้งแต่สมัยโบราณ หากใครเคยไปชมพิพิธภัณฑสถานแห่งชาติบ้านเชียง  

อำ�เภอหนองหาน จังหวัดอุดรธานี  จะเห็นชิ้นส่วนจากกะโหลกศีรษะส่วนหนึ่งซึ่งแสดงให้เห็นว่ากระดูกหนา

กว่าปกติเนื่องจากมีรูพรุนอยู่ในเนื้อกระดูก มีคำ�อธิบายว่าเป็นกระดูกของคนในสมัยนั้นซึ่งคำ�นวณอายุตาม

ความเก่าแก่ของโบราณสถานบ้านเชียงซึ่งเก่าแก่กว่า 5,000 ปี อายุของกระดูกชิ้นนี้จึงมากกว่า 5,000 ปี 

ด้วย มีคำ�อธิบายต่อว่าเป็นกระดูกของคนที่เป็นโรค ที่มีความผิดปกติของเลือดและฮีโมโกลบินคนที่มีความ

ผิดปกตินี้มีความสามารถในการต่อต้านเชื้อมาลาเรีย (พิพิธภัณฑสถานแห่งชาติบ้านเชียงได้รับการจัดเป็น

มรดกโลกและ CNN ได้ประกาศว่าพิพิธภัณฑสถานแห่งชาติบ้านเชียงนี้เป็น 1 ใน 17 แห่งของสถานที่ที่

ควรไปเที่ยวในปี 2017-17 best places to visit in 2017)	

		  เมื่อนำ�องค์ความรู้ในปัจจุบันมาอธิบายลักษณะที่พบจาก

กระดูกประกอบกับอุบัติการณ์และความชุกของโรค เจ้าของกระดูก

ชิ้นนี้น่าจะเป็นโรคธาลัสซีเมียมากที่สุด เพราะเหตุว่าธาลัสซีเมีย

เป็นโรคท่ีมีอาการซีดเร้ือรังจากการแตกของเม็ดเลือดแดง ร่างกาย

จึงต้องสร้างเลือดขึ้นมาทดแทนตลอดเวลาทำ�ให้โพรงกระดูกซึ่ง

เป็นที่อยู่ของเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือดที่ต้องสร้างเม็ดเลือดแดง

ขึ้นมาทดแทนให้เพียงพอกับความต้องการของร่างกายอาจต้อง

ทำ�งานมากขึ้นกว่าปกติถึง 15 เท่าทำ�ให้โพรงกระดูกกว้างขึ้น

เห็นว่ากระดูกหนาขึ้นและมีรูพรุน	

		  แม้ว่าโรคธาลัสซีเมียมีหลักฐานพบในคนมากกว่า 5,000 ปี

มาแล้ว แต่โรคนี้เพิ่งมีรายงานครั้งแรก 90 กว่าปีมานี่เอง คือเม่ือ

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

(Dr.Thomas B Cooley และ Dr.Pearl Lee) ในเวลาน้ันเป็นการ

รายงานผู้ป่วยท่ีอาศัยอยู่ในประเทศสหรัฐอเมริกาผู้ป่วยที่ราย

งานมีอาการซีดมากตั้งแต่เล็กๆ มีตับม้ามโต และมีการเปลี่ยน

แปลงของกระดูก ในระยะนั้นมีการรายงานผู้ป่วยที่มีอาการคล้าย

กันแต่ไม่รุนแรงมากจากแพทย์ชาวอิตาเลียนด้วย ทำ�ให้ได้ทราบ

ว่าโรคน้ีมีอาการหลากหลาย ดร. จอร์จ วิพเพิล (Gorge  Whipple)

ได้ให้ชื่อโรคนี้ว่าธาลัสซีเมีย (Thalassemia) เนื่องจากผู้ป่วยที่

รายงานจากสหรัฐอเมริกา น้ันมีถ่ินฐานเดิมอยู่แถบทะเลเมดิเตอร์

เรเนียน ธาลัสซีเมียมีรากศัพท์มาจากอักษรกรีก thalassa แปล

ว่า ทะเล รวมกับคำ�ว่า -emia ในภาษาละตินที่แปลว่า เลือด	  

		

		  ความก้าวหน้าในองค์ความรู้ของธาลัสซีเมียมีมากข้ึนมาก

และต่อเน่ืองมาเป็นลำ�ดับ ในยุคท่ีการศึกษาในระดับโมเลกุลและ

ระดับยีนมีมากข้ึนทำ�ให้การรักษาและการป้องกันโรคธาลัสซีเมีย

มีประสิทธิภาพมากข้ึนเป็นก้าวกระโดดการศึกษาเร่ืองธาลัสซีเมีย

ในปัจจุบันและอนาคตอันใกล้นี้ น่าจะช่วยในเรื่องการวินิจฉัยโรค

การพัฒนาการรักษาและการควบคุมป้องกันโรคชนิดรุนแรงได้ดี

ยิ่งขึ้น	

	

		  หลังปี ค.ศ. 1940 พบว่าโรคธาลัสซีเมียเป็นโรคของยีน

ด้อย หมายความว่า โรคนี้เกิดในผู้ป่วยได้รับยีนที่ผิดปกติ มาจาก

บิดาและมารดาทั้งสองฝ่าย โดยบิดาและมารดาไม่แสดงอาการ

ผิดปกตินอกจากตรวจเลือดพบว่ามีโลหิตจางเล็กน้อย ภาวะของ

บิดามารดาเรียกว่าเป็นพาหะ หากไม่เจาะเลือดตรวจจะไม่ทราบ

ว่าตนเองผิดปกติ หรือบิดามารดาอาจเป็นโรคธาลัสซีเมียแล้ว

ส่งยีนผิดปกติไปให้บุตรก็ได้ ความรู้แต่ดั้งเดิมที่ว่าผู้ป่วยโรค

ธาลัสซีเมียจะมีทั้งบิดาและมารดาเป็นพาหะนั้นบัดนี้มีการพบ

เพิ่มเติมว่ามีผู้ที่มีความผิดปกติเพียงครึ่งหนึ่งของพันธุกรรมก็

สามารถแสดงอาการของโรคได้แต่พบเป็นส่วนน้อยมาก	

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

และคณะค้นพบความผิดปกติในระดับโมเลกุลของภาวะซีด

ซิกเกิลเซลล์ (sickle cell anemia) การศึกษาเรื่องความผิดปกติ

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

Mullis) ได้ค้นพบและพัฒนาการทำ�ปฏิกิริยาโพลีเมอเรสเชน (poly-

merase chain reaction)ซ่ึงทำ�ให้มีการศึกษาพัฒนาการวิเคราะห์

ดีเอ็นเอได้มากขึ้น 	

		  การศึกษาในระดับโมเลกุลทำ�ให้ได้รายละเอียดของ

ดีเอ็นเอและของยีนมากขึ้นนี้ทำ�ให้เกิดประโยชน์ต่อแพทย์

และนักวิทยาศาสตร์ทางการแพทย์ที่เกี่ยวข้องเป็นคุณูปการ

สำ�หรับผู้ป่วยธาลัสซีเมียและครอบครัวอย่างมหาศาล ดังนี	้

		  การศึกษาในระดับยีนทำ�ให้ทราบว่าผู้ป่วยธาลัสซีเมีย

ที่มีอาการแสดงแตกต่างกันน้ันมีความผิดปกติที่ใดแตกต่าง

กันอย่างไร และมีปัจจัยต่างๆ  เกี่ยวข้องกันอย่างไร ทำ�ให้สามารถ

วางแผนการรักษาในผู้ป่วยที่มีอาการแตกต่างกันและปัจจัย

แตกต่างกันได้ดียิ่งขึ้น	

		  ในการควบคุมป้องกันโรคทำ�ให้สามารถทำ�นายได้ว่า

ความผิดปกติอย่างไรเป็นพยากรณ์ของโรคที่มีความรุนแรงมาก

ที่ต้องควบคุมป้องกัน และความผิดปกติเช่นไรไม่ได้ทำ�ให้โรค

รุนแรงมาก ผู้ป่วยสามารถเกิดมาและรับการรักษาได้ดี มีสุขภาพ

ดีไม่แตกต่างจากคนปกติมากนักอีกทั้งมีคุณภาพชีวิตที่ดี	

		  นอกจากนี้การศึกษาในระดับโมเลกุลสามารถเปล่ียน

แปลงธรรมชาติของโรคและรักษาผู้ป่วยอาการรุนแรงได้โดยการ

ปลูกถ่ายเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือด ซ่ึงใช้เซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือด

ของผู้อื่นที่มีพันธุกรรมเข้ากันได้มาใส่ให้ผู้ป่วย โรคธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรงทั้งหลายจึงสามารรักษาได้ด้วยวิธีการนี้ นั่นยังไม่

น่าตื่นเต้นเท่ากับการรักษาโรคธาลัสซีเมียที่รุนแรงที่สุดคือ ฮีโม

โกลบินบาร์ทฮัยดรอพส์ฟีตาลิส ซึ่งทราบกันมานานว่าผู้ป่วยโรค

นี้มักเสียชีวิตตั้งแต่ในครรภ์ หรือเกิดมาไม่กี่ชั่วโมงก็จะเสียชีวิต

เดี๋ยวนี้โรคนี้ก็ไม่สามารถต้านทานองค์ความรู้ใหม่ได้แล้ว แพทย์

สามารถรักษาเด็กกลุ่มน้ีท่ียังมียีนบางตัวท่ีพอจะสร้างฮีโมโกลบิน

ที่ประคับประคองเด็กให้มีชีวิตรอดในครรภ์และแพทย์มีการ

รักษาต้ังแต่พวกเขาอยู่ในครรภ์มารดา รักษาให้อวัยวะต่างๆ ให้ได้

รับเลือดและออกซิเจนให้เพียงพอ แพทย์รักษาโดยการให้เลือด 

เปลี่ยนถ่ายเลือด หรือแม้แต่ปลูกถ่ายเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือด

ตั้งแต่เด็กอยู่ในครรภ์ หรือเมื่อเกิดมาแล้วล่าสุด อาจารย์แพทย์

หญิงเดือนธิดา  ทรงเดช  อาจารย์ประจำ�สาขาโรคเลือดและมะเร็ง

เด็ก ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาล

รามาธิบดีมหาวิทยาลัยมหิดลและคณะ ได้ศึกษาทะเบียนผู้ป่วย

ฮีโมโกลบินบาร์ทฮัยดรอพส์ฟีตาลิสที่รอดชีวิต ซึ่งพบมากถึง 69 

ราย ลงในวารสาร Blood เดือนมีนาคม 2560 นี้ งานที่ศึกษานี้มี

ประโยชน์ต่อวงการแพทย์มาก ทำ�ให้ทราบเรื่องการรักษา สภาวะ

แทรกซ้อนและผลตามของภาวะนี้ต่อทั้งตัวผู้ป่วยและมารดา ซึ่ง

กว่าจะรักษาให้เด็กคนหนึ่งรอดชีวิตนั้นไม่ง่ายเลย และเมื่อรอด

ชีวิตแล้วผลของโรคท่ียังคงเกิดแทรกซ้อนในตัวผู้ป่วยซึ่งต้อง

การการรักษาอย่างต่อเนื่องคงทำ�ให้คู่สมรสได้เห็นความสำ�คัญ

ของการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงได้ อย่างไรก็

ตามในอนาคตหากสามารถทำ�ให้การรักษาที่เปลี่ยนยีน ที่ทำ�ให้

เด็กอาการมากให้มีอาการน้อยลงได้ คงเป็นทางเลือกอีกทางหน่ึง

ให้คู่สมรสที่มีบุตรเป็นโรคนี้ และไม่ต้องการการยุติการตั้งครรภ์ 

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

10.1182/blood-2016-08-697110)	

		  ยังไม่จบเพียงน้ันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงท่ีไม่สามารถ

หาผู้บริจาคเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือดได้ก็ไม่ได้ถูกทอดท้ิงปัจจุบัน

มีการรักษาด้วยการเปล่ียนถ่ายยีนโดยใช้กระบวนการทางพันธุ

วิศวกรรมโดยใช้ไวรัสที่มีความสามารถในการก่อโรคต่อมนุษย์

ได้น้อย เป็นสื่อนำ�ยีนปกติเข้าไปอยู่ในเซลล์ต้นกำ�เนิดเม็ดเลือด

ของผู้ป่วยเองท่ีนำ�ออกมาให้ไวรัสดำ�เนินการเข้าไปอยู่ในน้ันแล้ว

ใส่เซลล์ดังกล่าวกลับเข้าไปในร่างกายของผู้ป่วยดังเดิม ผู้ป่วย

จะมีชีวิตต่อไปด้วยการมียีนปกติมาควบคุมการสร้างเลือดได้	

		  ใครจะรู้ว่าในอนาคตอาจโทรศัพท์ส่ังหรือส่ังทางอินเตอร์เน็ต

ให้บริษัทส่งแพ็คเกจยีนปกติพร้อมใส่ให้ผู้ป่วยได้ทันทีโดยไม่

ต้องมีกระบวนการต่างๆ  ให้ยุ่งยาก	

		  ต่อไปผู้ป่วยธาลัสซีเมียอาจจะไม่ต้องรักษาด้วยการให้

เลือดอีกแล้ว ด้วยความรู้ที่สามารถทราบได้ว่าในส่วนต่างๆของ

พยาธิสรีรวิทยาของโรคท่ีทำ�ให้เกิดอาการต่างๆ เป็นเช่นไร มีราย

ละเอียดของปัจจัยใดเกี่ยวข้องและจะแก้ไขจุดต่างๆ ที่เกี่ยวข้อง

อย่างไร ขณะนี้กำ�ลังมีการศึกษาอยู่แล้ว น่าจะค่อยๆมีคำ�ตอบ

ออกมาในไม่ช้า	

		  อย่างไรก็ตามในปัจจุบันการจัดการปัญหาธาลัสซีเมียยัง

คงเน้นเร่ืองการรักษาผู้ป่วยท่ีเกิดมาแล้วให้มีสุขภาพดี มีคุณภาพ

ชีวิตท่ีดี และทำ�อย่างไรจะป้องกันโรคชนิดรุนแรงรายใหม่ให้ลดลง

วิทยาการใหม่ๆ คงทำ�ให้การวินิจฉัยพาหะธาลัสซีเมียได้แม่นยำ�

ข้นอีกทั้งกระบวนการวินิจฉัยทารกในครรภ์ปลอดภัยและไม่น่า

กลัว เช่นการตรวจดีเอ็นเอของลูกที่ปนอยู่ในเลือดแม่ด้วยการ

เจาะเลือดแม่ตรวจเท่านั้นเป็นต้น	

ข้อสำ�คัญ..

ประชาชนควรรู้จักโรคธาลัสซีเมีย และแนวทางการป้อง

กันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ซึ่งหมอเคยถามผู้ป่วย

ธาลัสซีเมียว่า ถ้าเลือกได้ขอไม่เป็น ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 
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