
ศ. พญ.อรุณี  เจตศรีสุภาพ

คุยกับ...หมออรุณี
เพ่ือการดูแลธาลัสซีเมียแบบ 360o

ธาลัสซีเมียที่เห็น และจะเป็นไป

	 	 องค์ความรูเ้รือ่งธาลสัซเีมยีมทีัง้เรือ่งเดมิๆ ทีห่มอเคยน�ำมาเล่าให้ฟังแล้วจนบางท่านอาจรู้สึกว่าเป็นเร่ืองซ�ำ้ซาก แต่เป็นเรือ่ง
ที่พูดได้อีกโดยไม่ล้าสมัยส�ำหรับคนใหม่ๆ ของวงการธาลัสซีเมีย คนใหม่ๆ ที่ว่าคือผู้ที่เพิ่งทราบว่าตนเองเป็นพาหะหรือเป็นโรค
ธาลัสซีเมีย หรือมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย หรือบางคนอาจไม่เคยรู้จักหรือได้ยินค�ำว่าธาลัสซีเมียเลย จนบัดนี้เรื่องราวที่เกี่ยวข้อง
กับธาลัสซีเมียมีมากมายและก้าวหน้าไปมาก	
		
	 	 ผู้ป่วยที่ยังจ�ำได้ติดตาตั้งแต่ยังเป็นนักศึกษาแพทย์ในเวลานั้นคือน้องทู ซึ่งเป็นโรคเบต้าธาลัสซีเมียฮีโมโกลบินอี ที่มีอาการ
รุนแรงต้องรับเลือดเป็นประจ�ำ  ภาพที่ยังจ�ำติดตาคือน้องทูตัวเล็ก ท้องโต ผิวด�ำ  น้องทูเสียชีวิตในวัยเยาว์ทิ้งความเศร้าโศกไว้ให้
คุณพ่อ คุณแม่ ซึ่งมีลูกสาวเพียงคนเดียว	
		
	 	 ในเวลานั้นความรู้เรื่องธาลัสซีเมียยังมีข้อก�ำจัดอยู่มาก ยังไม่มีการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงอย่างกว้างขวาง
เช่นปัจจุบัน การวินิจฉัยในรายละเอียดระดับโมเลกุลยังท�ำไม่ได้ การรักษาโดยเฉพาะการให้เลือดและให้ยาขับธาตุเหล็กยังมีข้อจ�ำกัด
		
	 	 พ่อแม่มีลูกเป็นโรคธาลัสซีเมียครอบครัวละ 2-3 คนก็พบบ่อยๆ ท่านอาจารย์รุ่นก่อนเล่าว่าเคยมีครอบครัวหนึ่งมีลูกเป็น
โรคธาลัสซีเมียถึง 13 คน นั่งเรียงกันรอรับเลือด นึกถึงความยากล�ำบากอย่างแสนสาหัสของครอบครัวจริงๆ	
		
	 	 แพทย์และนักวิทยาศาสตร์ได้มีการพัฒนาการวินิจฉัย การรักษาและการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงอย่างมาก
ท�ำให้ผู้ป่วยโรคธาลัสซีเมียที่เกิดมาแล้วได้รับการรักษาอย่างดีมีสุขภาพกาย สุขภาพใจดีขึ้น มีคุณภาพชีวิตดีสามารถอยู่ในสังคม
ได้อย่างไม่ต้องพึ่งพาผู้อื่นมากนัก สามารถเรียนและประกอบอาชีพ ท�ำประโยชน์ต่อสังคมได้ไม่ด้อยไปกว่าคนปกติทั่วไป	
		
	 	 การวินิจฉัยที่ส�ำคัญท�ำได้ในระดับโมเลกุล ท�ำให้ทราบความสัมพันธ์ระหว่างความผิดปกติในระดับโมเลกุลกับความรุนแรง
ของโรค ซึ่งองค์ความรู้ส่วนนี้ท�ำให้มีการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงได้ดียิ่งขึ้น ในประเทศไทยสามารถก�ำหนดมาตร
การในการควบคุมโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 3 โรคคือโฮโมซัยกัสแอลฟาธาลัสซีเมีย1 ซึ่งผู้ป่วยที่เป็นโรคนี้จะมีอาการมากที่สุด
เรียกว่าฮีโมโกลบินบาร์ทฮัยดรอปส์ฟีตัลลิส โดยผู้ป่วยจะซีดมาก บวม หัวใจวายอาจเสียชีวิตตั้งแต่ในครรภ์ หรือเสียชีวิตหลังคลอด
ในเวลาสัน้หากไม่มกีารรกัษาใดๆ มผีูพ้ยายามรักษาผูป่้วยกลุม่นีต้ัง้แต่อยู่ในครรภ์มารดา และแม้ว่าจะมีการตดิตามผูป่้วยกลุ่มนีส่้วน
ที่รอดชีวิตและเกิดมาได้จากการพยายามรักษาตั้งแต่อยู่ในครรภ์โดยการให้เลือดหรือเปลี่ยนถ่ายเลือด หรือการปลูกถ่ายเซลล์ต้น
ก�ำเนิดเม็ดเลือด แต่ยังไม่สามารถรับรองได้ว่าผู้ป่วยกลุ่มนี้จะมีสติปัญญาปกติสมบูรณ์ เนื่องจากอาจมีปัญหาภาวะซีดมากจนสมอง
ขาดออกซิเจนหรืออาจมีอวัยวะอื่นๆ ผิดปกติได้	
		
	 	 โรคทีค่วบคมุป้องกันโรคที ่ 2 คอืโฮโมซยักสัเบตาธาลสัซเีมยีชนดิท่ีเป็นเบตาศูนย์ธาลสัซเีมยี ผูป่้วยกลุม่นีจ้ะมอีาการซดีมาก
ตัวเล็ก ตับม้ามโต กระดูกเปลี่ยนแปลง ผู้ป่วยกลุ่มนี้ต้องได้รับเลือดเป็นประจ�ำจึงจะมีชีวิตอยู่ได้เกือบปกติแต่ก็มีปัญหาอื่นๆ ตาม
มาคือมีธาตุเหล็กเกินต้องรักษาด้วยการให้ยาขับธาตุเหล็กให้เพียงพอไม่เช่นนั้นจะเกิดผลเสียจากภาวะธาตุเหล็กเกินท�ำให้อวัยวะ
ต่างๆ ท�ำงานผิดปกติ	
		
	 	 อีกกลุ่มหนึ่งที่ควบคุมป้องกันได้คือเบต้าธาลัสซีเมียฮีโมโกลบินอี  โดยชนิดของเบตาธาลัสซีเมียเป็นเบตาศูนย์ ซึ่งพบว่าอาจ
มีอาการมากเช่นเดียวกันกับกลุ่มที่  2  ที่ต้องการการรักษาด้วยการรับเลือดเป็นประจ�ำและให้ยาขับธาตุเหล็กเมื่อมีข้อบ่งชี้	

	 	 หมอเริม่รูจั้กธาลสัซเีมียตัง้แตเ่ปน็นกัศึกษาแพทย์     จนบดันีอ้ายุเกนิเกษียณมาหลายปยัีงได้
ตดิตามความก้าวหน้าของการจัดการในเรื่องต่างๆ ของธาลัสซีเมียมาตลอด รู้สึกได้ถึงความมุ่งมั่น
และความพยายามของบุคลากรที่เกี่ยวข้องในสาขานี้ ซึ่งท�ำให้เกิดคุณูปการอย่างใหญ่หลวงต่อ
ผู้ป่วยและครอบครัวอย่างยิ่ง	
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ธาลัสซีเมียที่เห็น และจะเป็นไป

	 	 เนื่องจากการควบคุมป้องกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงเป็นทางออกให้ครอบครัวสามารถเลือกได้ บางครอบครัวอาจมีทาง
เลือกเพิ่มเติมมากขึ้นกว่าเดิมนอกเหนือไปจากการยุติการตั้งครรภ์ (ท�ำแท้ง) เช่น การปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�ำเนิดเม็ดเลือดขาว และใน
อนาคตอันใกล้อาจรักษาได้ด้วยการท�ำการเปลี่ยนยีน (Gene therapy) แต่การรักษาทั้งสองประการหลังยังคงมีข้อจ�ำกัดหลายอ
ย่างที่ครอบครัวต้องพิจารณาและเตรียมการ	
	
	 	 โดยสรุปในเรื่องการควบคุมป้องกันธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงคือประชาชนควรจะทราบเรื่องเกี่ยวกับธาลัสซีเมีย เข้าใจภาวะ
พาหะธาลัสซีเมีย (ไม่มีอาการ มีชีวิตเหมือนคนปกติ แต่ถ่ายทอดความผิดปกติไปยังลูกหลานได้ ต้องเจาะเลือดตรวจจึงจะทราบ
ว่าเป็นพาหะธาลัสซีเมีย) และทราบเรื่องโรคธาลัสซีเมีย มีการตรวจกรองคู่เส่ียงต่อการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงตั้ง
แต่ตั้งครรภ์อ่อนๆ หรือถ้าให้ดีอาจตรวจตั้งแต่ก่อนตั้งครรภ์ เพื่อจะได้มีการตรวจละเอียดหากจ�ำเป็นและให้เวลาครอบครัวในการหา
ทางเลือกที่ดีที่สุดและเป็นไปได้ส�ำหรับแต่ละครอบครัว	
		
	 	 ในการรักษาโรคธาลัสซีเมียมีการพัฒนาในด้านต่างๆ หลายประการ ได้แก่ การรักษาด้วยการรับเลือด มีการเตรียมเลือดให้
ผู้ป่วยปลอดภัยจากการติดเชื้อมากขึ้น มีการก�ำจัดเม็ดเลือดขาวออกให้มากที่สุดป้องกันการกระตุ้นให้เกิดภูมิคุ้มกันต่อต้านการรับ
เลือดจากผู้อื่น	
		
	 	 ปัญหาท่ีจะเกิดขึ้นเสมอในผู้ป่วยโรคธาลัสซีเมียคือการมีธาตุเหล็กเกิน ซึ่งเกิดจากการดูดซึมธาตุเหล็กจากล�ำไส้มากขึ้น
จากภาวะซีดเนื่องจากโรคธาลัสซีเมียเอง หรือเกิดจากการรับเลือดบ่อยๆ มีการพัฒนายาขับธาตุเหล็กมากขึ้นเป็นทวีคูณ จากเดิม
มีเพียงยาฉีดเดสเฟอรัล ซึ่งแม้ว่าจะขับธาตุเหล็กได้ดีท�ำให้ผู้ป่วยธาลัสซีเมียมีชีวิตยืนยาวมากขึ้น   แต่การที่ต้องฉีดเข้าใต้ผิวหนัง
เป็นเวลานานและต้องฉีดหลายวันต่อสัปดาห์ ท�ำให้ผู้ป่วยขาดยาและการรักษาไม่ได้ผล จึงมียาขับธาตุเหล็กชนิดรับประทานมาใช้
อย่างแพร่หลายในปัจจุบัน ท�ำให้ผู้ป่วยมีคุณภาพชีวิตดีขึ้นและป้องกันอวัยวะต่างๆ ผิดปกติจากภาวะธาตุเหล็กเกินได้มากขึ้น	
		
	 	 ในการปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�ำเนิดเม็ดเลือด มีการพัฒนาทั้งวิธีการและเพิ่มโอกาสในการใช้ผู้บริจาคเซลล์ต้นก�ำเนิดเม็ดเลือด
กว้างขวางมากขึ้น และที่สุดของที่สุดมีการรักษาโดยการเปลี่ยนยีนจากที่ผิดปกติให้สามารถเป็นยีนที่สร้างเม็ดเลือดที่ปกติได้ และ
ใช้เซลล์ต้นก�ำเนิดเม็ดเลือดของผู้ป่วยเองมาเข้ากระบวนการแก้ไขยีนแล้วใส่กลับเข้าไปในตัวผู้ป่วย	
		
	 	 จากการศึกษาพยาธิสรีรวิทยาของโรคธาลัสซีเมียอย่างลึกซึ้ง ขณะนี้มีการวิจัยยาต่างๆ หลายชนิดเพื่อน�ำไปรักษาในจุดต่างๆ
ตรงจุดท่ีท�ำให้เกิดการเปลี่ยนแปลงในโรคธาลัสซีเมีย เพื่อให้มีการสร้างเม็ดเลือดแดงที่มีประสิทธิภาพดี แก้ปัญหาเรื่องซีดแก้
ปัญหาเรื่องตับม้ามโต และจะแก้ปัญหาเรื่องธาตุเหล็กเกินด้วย	
		
	 	 เชือ่ว่าในอนาคตอนัใกล้น่าจะมกีารรกัษาโรคธาลสัซเีมยีก้าวหน้าไปอกีมาก เช่นเดยีวกบัการป้องกนัควบคมุโรคธาลสัซเีมยีชนดิ
รนุแรง คงพฒันาเรือ่งการวนิจิฉยัโดยวธิท่ีีไม่ต้องให้มารดามคีวามเจ็บปวดจากหัตการต่างๆ  มากนกั และมีความแม่นย�ำปลอดภยัยิง่ขึน้

	 	 บทความนี้เป็นฉบับส่งท้ายปี 2562 แล้วนะคะ หมอขออวยพรให้ผู้อ่านมีความสุข สุขภาพแข็งแรง พบกันใหม่ฉบับหน้า
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