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โรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย 

Thalassemia

สุภานัน เลาหสุรโยธิน

บทน�ำ

	 โรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย (thalassemia) เป็นโรคโลหิตจางที่เกิดจากการสร้างสายโกลบิน (globin chain) 
ลดลง ซึ่งเป็นส่วนประกอบหลักของฮีโมโกลบิน จึงเกิดการสร้างฮีโมโกลบิน (hemoglobin, Hb) ลดลง ท�ำให้ผู้ป่วย
มีภาวะซีด ตับโต ม้ามโต ใบหน้าผิดรูป และการเจริญเติบโตล่าช้าได้

	 โรคน้ีเป็นโรคที่ถ่ายทอดทางพันธุกรรมแบบยีนด้อย (autosomal recessive) ที่พบบ่อยในประเทศไทย 
และมคีวามส�ำคญัมากในสาธารณสขุไทย โดยในผู้ป่วยทีม่ภีาวะซีดรุนแรงมคีวามจ�ำเป็นต้องรับการรักษาโดยการให้
เลอืดอย่างสม�ำ่เสมอและการให้ยาขบัเหลก็ไปตลอดชวีติ หรอืท�ำการรกัษาโดยการปลกูถ่ายเซลล์ต้นก�ำเนดิเมด็เลอืด 
ซึง่ต้องใช้ค่าใช้จ่ายในการรักษาทีส่งู จงึมีความจ�ำเป็นทีจ่ะต้องมกีารควบคมุและป้องกนัการเกิดโรคธาลสัซเีมยีรายใหม่ 

	 ส�ำหรับประเทศไทย พบว่าอุบัติการณ์ของผู้ที่เป็นโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียมีประมาณร้อยละ 1 ของ
ประชากร1 และอุบัติการณ์ของผู้ที่มียีนแฝงหรือพาหะธาลัสซีเมีย (thalassemia carrier) แบ่งตามชนิดได้เป็น            
พาหะแอลฟ่า-ธาลัสซีเมีย ร้อยละ 20 – 30 และพาหะเบต้า-ธาลัสซีเมีย ร้อยละ 3 – 9 และยังมีฮีโมโกลบินผิดปกติ 
(hemoglobinopathy) ที่พบบ่อย 2 ชนิด คือ ฮีโมโกลบินอี (Hb E) ร้อยละ 13 โดยพบมากในภาคตะวันออกเฉียง
เหนือ ถึงร้อยละ 30 – 50 และ ฮีโมโกลบินคอนแสตนท์ สปริง (Hb Constant Spring, CS) พบร้อยละ 1 – 8 2

	 โรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย แบ่งได้เป็น 2 ประเภทใหญ่ๆ คือ

	 1.	แอลฟ่า-ธาลัสซีเมีย (alpha-thalassemia) คือ โรคโลหิตจางที่เกิดจากการสร้างสายแอลฟ่าโกลบิน 
(alpha-globin chain) ลดลง ยีนแอลฟ่าโกลบินอยู่บนโครโมโซมคู่ที่ 16 ท�ำหน้าที่ควบคุมการสร้างของสายแอลฟ่า
โกลบนิ ซึง่ประกอบด้วย zeta, alpha2 และ alpha1 ตามล�ำดับโดยผู้ป่วยท่ีเป็นโรคโลหิตจางธาลัสซีเมยีชนดิแอลฟ่า 
มักมีความผิดปกติของยีนแอลฟ่าโกลบินแบบมีการขาดหาย (deletion) แต่ในบางรายพบว่ามีความผิดปกติของยีน
แอลฟ่าโกลบินแบบที่เกิดการกลายพันธุ์ (mutation) หรือ non-deletion โดยความรุนแรงของโรคขึ้นกับจ�ำนวน
การขาดหายไปของแอลฟ่าโกลบิน3
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	 2.	เบต้า-ธาลัสซีเมีย (beta-thalassemia) คือ โรคโลหิตจางท่ีเกิดจากการสร้างสายเบต้าโกลบิน (beta-

globin chain) ลดลง ยีนเบต้าโกลบินอยู่บนโครโมโซมคู่ที่ 11 ท�ำหน้าที่ควบคุมการสร้างของสายเบต้าโกลบิน ซึ่ง

ประกอบด้วย embryonic epsilon , delta , gamma  และ beta  โดยผู้ป่วยที่เป็นโรคโลหิตจาง

ธาลัสซีเมียชนิดเบต้า มักมีความผิดปกติของยีนเบต้าโกลบินแบบที่เกิดการกลายพันธุ์ (mutation) การกลายพันธุ์

ส่วนใหญ่เป็นชนิดที่ท�ำให้เกิดการเปลี่ยนเบส (single nucleotide substitutions) การหายไปหรือการเพิ่มขึ้นของ

เบสจ�ำนวนไม่มาก (oligonucleotide deletions/insertions) ซึ่งปัจจุบันพบการกลายพันธุ์ที่เกี่ยวข้องกับการเกิด 

beta-thalassemia ในยีน beta globin มากกว่า 200 แบบ4

พยาธิสรีรวิทยา (pathophysiology)
5,6

	 คนปกติจะมีการสร้างสายโกลบินของสายแอลฟ่าโกลบิน และเบต้าโกลบินที่สมดุลกัน หากเกิดความไม่

สมดุลของการสร้าง globin chain  หรือมี globin chain สายใดสายหนึ่งลดลง globin chain อีกสายจะสร้างมาก

ขึ้นจนมากเกินไป มีผลท�ำให้เกิดการรวมตัวกันและตกตะกอนในเม็ดเลือดแดงตัวอ่อน เกิดการสร้างเม็ดเลือดแดงที่

ไม่มีประสิทธิภาพ (ineffective erythropoiesis) ในไขกระดูก และกระตุ้นให้เกิดการตาย (apoptosis) เม็ดเลือด

แดงตวัอ่อน (early erythroid) ในไขกระดกู นอกจากนีเ้มด็เลอืดแดงตวัแก่ (late erythroid) มกีารแตกง่ายขึน้ เกิด

ภาวะเม็ดเลือดแดงแตกเรื้อรัง (chronic hemolysis)

	 การสร้างเม็ดเลือดแดงที่ไม่มีประสิทธิภาพ (ineffective erythropoiesis) ในไขกระดูก ท�ำให้เกิดภาวะซีด 

ร่างกายจงึปรบัตวัโดยการท�ำให้ไขกระดกูขยายตวัเพือ่สร้างเมด็เลอืดแดงเพิม่ขึน้ จงึท�ำให้ผูป่้วยมตัีบม้ามโต มกีระดกู

กระโหลกและหน้าตาที่ผิดปกติ หรือภาวะ extramedullary erythropoiesis 

อาการและอาการแสดงของโรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย

	 แอลฟ่า-ธาลัสซีเมีย (alpha-thalassemia)

	 1.	พาหะแอลฟ่า-ธาลัสซีเมีย (alpha-thalassemia carrier) มี 2 ชนิด คือ 

		  1.1	 alpha+ thalassemia (-  /  หรอื ทีเ่รยีกว่า  thal-2) เกดิจากการขาดหายของยนีแอลฟ่า 

1 ต�ำแหน่ง ผู้ที่เป็นพาหะแอลฟ่าชนิดนี้ จะไม่มีอาการผิดปกติ เมื่อท�ำการเจาะเลือดก็จะไม่พบว่าซีด เม็ดเลือดแดง

ขนาดปกติหรือเล็กกว่าปกติเล็กน้อย

		  1.2	 alpha0 thalassemia (--/  หรือ ที่เรียกว่า  thal-1) เกิดจากการขาดหายของยีนแอลฟ่า 

2 ต�ำแหน่ง ผู้ที่เป็นพาหะแอลฟ่าชนิดนี้ จะไม่มีอาการผิดปกติ แต่เมื่อเจาะเลือดจะพบว่าซีดกว่าปกติเล็กน้อย และ

ขนาดเม็ดเลือดแดงตัวเล็ก

	 2.	โรคฮีโมโกลบินเอช (Hb H disease) เกิดจากการขาดหายหรือไม่สามารถท�ำงานได้ของยีนแอลฟ่า            

3 ต�ำแหน่ง มี 2 ชนิด คือ ชนิดที่มีการขาดหายของยีน (deletional Hb H disease) หรือ -thal 1/ -thal 2 

หรือ --/-  และชนิดที่ไม่ใช่การขาดหายของยีน (non-deletional Hb H disease) หรือ -thal 1/Hb CS หรือ 
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--/ CS  ผู้ป่วยส่วนใหญ่มีอาการซีดตั้งแต่น้อยถึงปานกลาง ตัวเหลือง ตับม้ามโตเล็กน้อย มักไม่จ�ำเป็นต้องได้รับ

เลอืด แต่อาจมภีาวะเมด็เลอืดแดงแตกแบบเฉยีบพลัน (acute hemolysis) ในกรณทีีม่ไีข้หรือมกีารติดเชือ้7 ส�ำหรบั

ผู้ป่วยโรคฮีโมโกลบินเอชชนิดที่ไม่ใช่การขาดหายของยีน (non-deletional Hb H disease) จะมีอาการซีดรุนแรง

มากกว่า และอาจจ�ำเป็นต้องได้รับเลือดสม�่ำเสมอ

	 3.	ภาวะทารกบวมน�ำ้จากฮโีมโกลบินบาร์ต (Hb Bart’s hydrops fetalis) หรือ homozygous -thalas-

semia 1 ( -thal 1/ -thal 1 หรือเขียนเป็น --/--) เป็นโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียที่มีความรุนแรงมาก ทารกมักจะ

มีภาวะซีดมากตั้งแต่ในครรภ์ หัวใจโต ตับม้ามโต มีน�้ำในช่องอกและช่องท้อง ผิวหนังบวมน�้ำ และมักเสียชีวิตตั้งแต่

อยูใ่นครรภ์หรือภายหลงัคลอด ปัจจบุนัมกีารรกัษาทารกทีไ่ด้รบัการวนิจิฉยัภาวะทารกบวมน�ำ้จากฮโีมโกลบนิบาร์ต

ตั้งแต่ในครรภ์ โดยการให้ intrauterine transfusion ท�ำให้สามารถมีชีวิตรอดหลังคลอด (surviving Hb Bart’s 

hydrops fetalis)8 โดยหลังจากคลอด ทารกจะต้องได้รับรักษาต่อด้วยการให้เลือดอย่างสม�่ำเสมอ และได้รับการ

ปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�ำเนิดเม็ดเลือดในอนาคต9

	 เบต้า-ธาลัสซีเมีย (beta-thalassemia)

	 1.	พาหะเบต้า-ธาลัสซีเมีย (beta-thalassemia carrier) มี genotype เป็น +/ , 0/ , / E, E/ E 

ผู้ที่เป็นพาหะเบต้าธาลัสซีเมีย จะไม่มีอาการผิดปกติ เมื่อท�ำการเจาะเลือดก็จะพบว่ามีซีดเล็กน้อยหรือไม่ซีด เม็ด

เลือดแดงขนาดเล็กกว่าปกติ ไม่จ�ำเป็นต้องได้รับการรักษา

	 2.	โรคเบต้า-ธาลัสซีเมียไมเนอร์ (beta-thalassemia minor) มี genotype เป็น +/ +, +/ E, 0/ + 

บางราย, 0/ Eบางราย ผูป่้วยกลุม่นีจ้ะมอีาการซดีเลก็น้อยถงึปานกลาง ตบัโต ม้ามโต แต่ไม่จ�ำเป็นต้องได้รบัเลือด

เป็นประจ�ำ อาจจ�ำเป็นต้องได้รับเลือดเมื่อมีอาการซีด เช่น ช่วงที่มีการติดเชื้อ หรือการตั้งครรภ์ เป็นต้น

	 3.	โรคเบต้า-ธาลัสซีเมียเมเจอร์ (beta-thalassemia major หรือ homozygous beta-thalassemia 

disease) มี genotype เป็น 0/ 0, 0/ Eบางราย, +/ 0 บางราย ผู้ป่วยมักจะมีอาการซีดรุนแรง คือ มีภาวะ

ซดีภายในอาย ุ2 ปี ตบัโต ม้ามโต ใบหน้าเปลีย่นรปู การเจรญิเตบิโตต�ำ่กว่าเกณฑ์ ซึง่ผูป่้วยกลุม่นีจ้ดัอยูใ่นกลุม่พึง่พา

การให้เลอืด (transfusion dependent thalassemia, TDT) จงึมคีวามจ�ำเป็นทีต้่องได้รบัเลอืดและยาขับธาตุเหลก็

อย่างสม�่ำเสมอ

การจ�ำแนกชนิดผู้ป่วยโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียตามการรักษาด้วยการให้เลือด

	 ในปัจจบุนัมกีารจ�ำแนกชนดิผูป่้วยโรคโลหติจางธาลัสซีเมยีตามการรักษาด้วยการให้เลือด ออกเป็น 2 กลุม่ 

คือ กลุ่มที่พึ่งพาการให้เลือด (transfusion dependent thalassemia, TDT) และกลุ่มที่ไม่พ่ึงพาการให้เลือด 

(non-transfusion dependent thalassemia, NTDT) ซึ่งมีรายละเอียดดังตารางที่ 1
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ตารางที่ 1 ชนิดของโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียแบ่งกลุ่มตามการรักษาโดยการให้เลือด

Transfusion-dependent thalassemia (TDT) Non-transfusion-dependent thalassemia (NTDT)

1. อาการซีดรุนแรงมาก ในภาวะปกติไม่สามารถรักษา

ระดับฮีโมโกลบินให้สูงกว่า 7 กรัม/เดซิลิตร ได้ มีตับ

ม้ามโต ใบหน้าผิดรูป และ/หรือการเจริญเติบโตล่าช้า

1. อาการซีดรุนแรงน้อยถึงปานกลาง สามารถรักษาระ

ดับฮีโมโกลบินให้อยู่ระหว่าง 7-10 กรัม/เดซิลิตร ขึ้นไป

ได้ ตับม้ามโตเล็กน้อย

2. จ�ำเป็นต้องได้รับเลือดแดงอย่างสม�่ำเสมอ 2. ไม่จ�ำเป็นต้องได้รับเลือดแดงอย่างสม�่ำเสมอ อาจ

จ�ำเป็นต้องได้รับเลือดเมื่อมีอาการซีดรุนแรงเป็นครั้ง

คราว เช่น ช่วงที่มีการติดเชื้อ หรือการตั้งครรภ์ เป็นต้น 

3. ชนิดจีโนไทป์ (genotype) ของธาลัสซีเมีย 

3.1 Severe homozygous beta-thalassemia      

( 0/ 0, 0/ + บางราย)

3.2 Beta-thalassemia/Hb E disease ( 0/ E   

บางราย)

3.3 Surviving Hb Bart’s hydrops fetalis       

(เช่น - -SEA/- -SEA)

3.4 Non-deletional Hb H disease              

(เช่น - -SEA/  CS  ) บางราย

3. ชนิดจีโนไทป์ (genotype) ของธาลัสซีเมีย

3.1 Mild-to-moderate homozygous beta-thalassemia 

( 0/ + บางราย, +/ +)

3.2 Beta-thalassemia/Hb E disease                   

( 0/ E บางราย, +/ E)

3.3 Hb H disease (- -SEA/-  ) และ non-deletional 

Hb H disease (- -SEA/  CS  ) บางราย

การวินิจฉัยโรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย

	 ส�ำหรบัการวนิจิฉยัโรคโลหติจางธาลสัซเีมยี จ�ำเป็นต้องอาศยั การซักประวติัและตรวจร่างกายอย่างละเอยีด 

ร่วมกับการตรวจทางห้องปฏิบัติการ

	 การตรวจทางห้องปฏบัิตกิารโลหติวทิยา และการตรวจในระดับอณพูนัธศุาสตร์ทีเ่ป็นมาตรฐานทีใ่ช้วนิจิฉยั

โรคธาลัสซีเมีย คือ 

	 1.	การตรวจวิเคราะห์ชนิดและปริมาณของฮีโมโกลบิน (hemoglobin electrophoresis) ปัจจุบันนิยมใช้

เป็น automated technique เช่น วิธี high pressure liquid column chromatography (HPLC) และ capil-

lary electrophoresis (CE)  วธินีีส้ามารถยนืยนัการวนิจิฉยัโรคแอลฟ่าและเบต้า-ธาลสัซีเมยี และวนิจิฉยัพาหะของ

เบต้า-ธาลัสซีเมีย และพาหะของฮีโมโกลบินผิดปกติ (Hb variant) อื่นๆได้

	 2.	การตรวจในระดับอณูพันธุศาสตร์ หรือ DNA analysis ด้วยวิธี PCR เป็นการตรวจยืนยันการวินิจฉัยโร

คธาลัสซีเมียในการวินิจฉัยโรคแอลฟ่าและเบต้า-ธาลัสซีเมีย และวินิจฉัยพาหะของเบต้า- และแอลฟ่า-ธาลัสซีเมีย 

ทั้ง alpha-thalassemia 1 และ alpha-thalassemia 2 และพาหะของฮีโมโกลบินผิดปกติ (Hb variant) อื่นๆ ซึ่ง

มักใช้ในกรณีการตรวจวินิจฉัยทารกในครรภ์ ส่วนในการดูแลรักษาผู้ป่วย แนะน�ำให้ตรวจในรายที่ไม่สามารถให้การ

วินิจฉัยที่แน่นอนจากผลการตรวจวิเคราะห์ฮีโมโกลบิน
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	 การคัดกรองหาพาหะของโรคธาลสัซเีมยี มเีป้าหมายเพือ่ป้องกนัไม่ให้มผีูป่้วยใหม่ทีเ่ป็นโรคธาลสัซเีมยีชนดิ

รุนแรง ได้แก่ beta-thalassemia major, beta-thalassemia Hb E และ Bart’s hydrops fetalis โดยจะต้องมี

ความร่วมมือของหน่วยงานต่างๆ เพือ่คดักรองหาคูส่มรสทีม่คีวามเสีย่งให้ก�ำเนิดทารกทีเ่ป็นโรคธาลสัซเีมยีชนิดรนุแรง 

ผ่านกระบวนการ prenatal counseling, prenatal diagnosis และ genetic counseling ซึ่งจะท�ำให้อัตราการ

เกิดของผู้ป่วยใหม่น้อยลง 

แนวทางการรักษาผู้ป่วยโรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย

	 ส�ำหรับผูป่้วยโลหติจางธาลสัซเีมยีชนดิรนุแรง มคีวามจ�ำเป็นทีท่ีจ่ะต้องได้รบัเลอืดอย่างสม�ำ่เสมอเพือ่รกัษา

ระดับฮีโมโกลบินให้ใกล้เคียงกับคนปกติ เพื่อรักษาภาวะโลหิตจางในผู้ป่วย ท�ำให้ผู้ป่วยหายจากอาการเหนื่อย 

อ่อนเพลีย และมีคุณภาพชีวิตท่ีดีขึ้น นอกจากนั้นยังสามารถยับยั้งการสร้างเม็ดเลือดแดงที่ผิดปกติของผู้ป่วย 

(suppression of erythropoiesis) มผีลท�ำให้ผูป่้วยมตีบัม้าม และ extramedullary hematopoiesis ลดลง และ

ยังท�ำให้ผู้ป่วยสามารถเจริญเติบโตที่ปกติ และเข้าสู่วัยรุ่นได้ใกล้เคียงกับคนปกติ 

 	 ในผู้ป่วยโลหติจางธาลสัซเีมยีอายนุ้อยกว่า 18 ปี จะพจิารณาให้เลอืดอย่างสม�ำ่เสมอ จากข้อบ่งชีด้งัต่อไปนี้10

	 1.	ผู้ป่วยที่มีระดับฮีโมโกลบิน < 7 กรัม/เดซิลิตร 2 ครั้ง ห่างกันอย่างน้อย 2 สัปดาห์โดยไม่ได้เกิดจากโรค

ติดเชื้อ

	 2.	ผู้ป่วยที่มีระดับฮีโมโกลบิน > 7 กรัม/เดซิลิตร แต่มีอาการดังต่อไปนี้

		  2.1 มีการเปลี่ยนแปลงของกระดูกบริเวณใบหน้า

		  2.2 การเจริญเติบโตช้าผิดปกติ	

		  2.3 กระดูกหัก

		  2.4 อาการและอาการแสดงอื่นๆ ของการสร้างเม็ดเลือดนอกไขกระดูก (extramedullary 

hematopoiesis, EMH) เช่น ตับหรือม้ามโตมาก

	 1.	การให้เลือด (red blood cell transfusions) 

	 การให้เลือดในผู้ป่วยธาลัสซีเมีย แบ่งเป็น 2 ชนิด

		  1.1 การให้เลือดแก่ผู ้ป่วยเพ่ือให้ระดับฮีโมโกลบินใกล้เคียงระดับปกติ (high transfusion)10              

กลุ่มโรคธาลัสซีเมยีชนดิรนุแรงทีเ่ข้าเกณฑ์ข้อบ่งชีใ้นการให้เลอืดอย่างสม�ำ่เสมอ ควรได้รบัเลอืดเพือ่ให้ระดบัฮโีมโกลบิน

ใกล้เคียงระดบัปกต ิ(high transfusion) เพือ่ยบัยัง้การสร้างเมด็เลือดแดงจากไขกระดูกและอวยัวะต่างๆ ของร่างกาย 

โดยมีจุดมุ่งหมายให้รักษาฮีโมโกลบินก่อนรับเลือดของผู้ป่วยให้สูงกว่า 9.0 - 10.5 กรัม/เดซิลิตร และไม่ให้เกิน       

14 กรัม/เดซิลิตร โดยให้เม็ดเลือดแดงเข้มข้น (red blood cells) ขนาด 10 – 15 mL/kg (1 – 2 ยูนิตในผู้ใหญ่) 

ทกุ 2 – 6 สปัดาห์ ซึง่เป็นการรกัษาตามมาตรฐานส�ำหรับผู้ป่วยเด็กโรคธาลัสซีเมยีชนิดรุนแรงในปัจจุบนั ผู้ป่วยทีจ่ะ
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ได้รับเลือดครั้งแรกควรมีการตรวจหมู่เลือดของผู้ป่วย (RBC antigen typing) ที่มีโอกาสพบแอนติบอดีได้บ่อยใน

ประเทศไทย ได้แก่ C, c, E, e และ Mia หากเป็นไปได้ควรตรวจระบบอื่นๆ ด้วยเท่าที่สามารถท�ำได้ และควรตรวจ

หาไวรัสตับอักเสบเอ บี ซี และไวรัสเอชไอวี เพื่อประเมินเป็นข้อมูลพื้นฐานของผู้ป่วย ในรายที่ยังไม่มีภูมิต้านทาน

ต่อไวรัสตับอักเสบบี ควรได้รับการฉีดวัคซีนก่อนการให้เลือด

	 ผูป่้วยทีจ่�ำเป็นต้องได้รบัการให้เลอืดอย่างสม�ำ่เสมอ ควรได้รับเลือดแดงชนดิท่ีมกีารลดจ�ำนวนเมด็เลือดขาว 

ได้แก่ เลือดแดงที่แยกเม็ดเลือดขาวออกโดยการปั่น (leukocyte-poor packed red cells, LPRC) และ เลือดแดง

ที่ลดจ�ำนวนเม็ดเลือดขาวด้วยตัวกรอง (leukocyte-depleted packed red cells, LDPRC) การที่ลดจ�ำนวนเม็ด

เลือดขาวลง จะช่วยให้การเกิดปฏิกิริยาต่อต้านเม็ดเลือดขาวที่ปนมากับเม็ดเลือดแดง (febrile non-hemolytic 

transfusion reaction; FNHTR) ลดลง นอกจากนี้ การให้เลือดแดงที่ลดจ�ำนวนเม็ดเลือดขาวด้วยตัวกรอง 

(leukocyte-depleted packed red cells, LDPRC) ยังสามารถลดปัญหาการติดเชื้อไวรัสบางชนิดที่ปะปนมากับ

เม็ดเลือดขาว เช่น cytomegalovirus และลดปัญหาการเกิดภาวะ alloimmunization ได้ด้วย

		  1.2 การให้เลือดแก่ผู้ป่วยเป็นครั้งคราวเมื่อระดับฮีโมโกลบินต�่ำ (occasional transfusion)10 เป็นวิธี

การให้เลอืดในผูป่้วยเดก็โรคธาลัสซเีมยีชนิดรุนแรงปานกลาง เช่น โรคฮโีมโกลบนิ เอช และโรคเบต้า-ธาลสัซีเมยีชนดิ

ไม่รุนแรง เมื่อผู้ป่วยมีภาวะซีดลง (acute hemolysis) ซึ่งมักถูกกระตุ้นโดยการติดเชื้อ หรือไข้สูง จะพิจารณาให้

เลือดเมื่อมีระดับฮีโมโกลบินต�่ำกว่า 7 กรัม/เดซิลิตร หรือมีการเปลี่ยนแปลงของสัญญาณชีพ 

	 2.	 การให้ยาขับธาตุเหล็กเมื่อมีภาวะเหล็กเกิน (iron chelation)11

	 ภาวะเหล็กเกินเป็นปัญหาท่ีพบในผู้ป่วยโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียชนิดพึ่งพาการให้เลือด (transfusion-

dependent thalassemia, TDT) ที่ต้องรับเลือดเป็นประจ�ำ เนื่องจาก PRC 1 ยูนิต (200 – 250 มิลลิลิตร) จะมี

ธาตเุหลก็ 200 – 250 มลิลกิรมั และในร่างกายไม่มขีบวนการจ�ำเพาะในการขบัธาตุเหล็กออกจากร่างกาย โดยปกติ

จะเริ่มมีการให้ยาขับธาตุเหล็ก เมื่อระดับเฟอร์ริติน (serum ferritin) ในเลือดสูงกว่า 1,000 นาโนกรัม/มิลลิลิตร ที่

วัดอย่างน้อย 2 ครัง้ห่างกนัอย่างน้อย 1 – 3 เดอืน หรอืเมือ่ท�ำการตรวจคลืน่แม่เหลก็ไฟฟ้า (magnetic resonance 

imaging, MRI) เพื่อประเมินภาวะธาตุเหล็กเกินที่สะสมในอวัยวะ โดยมีการใช้ T2 และ T2* ในการตรวจปริมาณ

ธาตุเหล็กในตับ และใช้ Cardiac T2* ในการวัดปริมาณธาตุเหล็กในหัวใจ

	 ยาขับธาตุเหล็กที่มีการใช้ในปัจจุบัน มี 3 ชนิดคือ

		  2.1 Desferrioxamine (Deferoxamine, DFO) เป็นยาขบัธาตเุหลก็ทีม่กีารใช้มานานกว่า 40 ปี สามารถ

ใช้ได้ในเด็กอายุมากกว่า 2 ปีขึ้นไป ขนาดที่ใช้ในผู้ป่วยเด็ก 20 – 40 มิลลิกรัม/กิโลกรัม/วัน บริหารยาโดยการฉีดใต้

ผวิหนังหรือเข้าเส้นเลอืดด�ำ จ�ำนวน 5 – 7 วนั/สปัดาห์ ยานีข้บัธาตเุหลก็ออกจากร่างกายทางปัสสาวะเป็นหลกั และ

ส่วนน้อยผ่านทางอุจจาระ หลังจากให้ยาขับธาตุเหล็กจะต้องมีการตรวจติดตามระดับ ferritin ในเลือดทุก 3 เดือน 

เพื่อปรับขนาดยาให้เหมาะสมในผู้ป่วย และเพื่อคงระดับ ferritin ในเลือดต�่ำกว่า 1,000 นาโนกรัม/เดซิลิตร และ

ยังควรตรวจการมองเห็น การได้ยิน และการเจริญเติบโต เพื่อเป็น baseline ก่อนการให้ยา DFO และติดตามเพื่อ

ประเมินผลข้างเคียงของยาทุก 1 ปี
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		  ผลข้างเคียงของยา DFO ที่พบบ่อยคือ ปฏิกิริยาเฉพาะที่จากการฉีดยาใต้ผิวหนัง ได้แก่ ปวด บวม แดง 

ร้อน ภาวะแทรกซ้อนทางตา ได้แก่ ตาบอดกลางคืน ต้อกระจก และการมองเห็นภาพลดลง (decreased visual 

acuity) การเจริญเติบโตช้าไม่สมวัย และรูปร่างกระดูกผิดปกติ นอกจากนี้ท�ำให้เกิดการติดเชื้อแบคทีเรียบางชนิด

สูงขึ้น ได้แก่ Yersinia enterocolitis หรือ Klebsiella Pneumoniae 

		  2.2 Deferiprone (DFP) เป็นยาขับธาตุเหล็กชนิดรับประทาน สามารถใช้ได้ในผู้ป่วยที่อายุมากกว่า 6 

ปีขึ้นไป ขนาดยาที่ใช้คือ 50 – 100 มิลลิกรัม/กิโลกรัม/วัน แบ่งให้วันละ 3 – 4 ครั้งหลังอาหาร ยานี้สามารถขับธาตุ

เหล็กออกส่วนใหญ่ทางปัสสาวะ และส่วนน้อยผ่านทางอุจจาระ นอกจากนี้ยังเป็นยาท่ีมีประสิทธิภาพในการลด

ปริมาณธาตุเหล็กที่สะสมในหัวใจในผู้ป่วยโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงได้  

		  ผลข้างเคียงของยา DFP คือ เม็ดเลือดขาวนิวโทรฟิลต�่ำอย่างรุนแรง (agranulocytosis) ปวดข้อหรือข้อ

อักเสบ (arthralgia/arthritis) ค่าเอนไซม์ตับเพิ่มข้ึน ดังนั้น ในทางปฏิบัติ ควรเจาะเลือดดูเม็ดเลือด (complete 

blood count, CBC) การท�ำงานของไต และการท�ำงานของตับเป็นระยะ 

		  2.3 Deferasirox (DFX) เป็นยาขับเหล็กชนิดรับประทานในรูปแบบยาเม็ดละลายน�้ำ สามารถใช้ได้ใน

ผู้ป่วยอายุตั้งแต่ 2 ปีขึ้นไป ขนาดยาที่ใช้คือ 20 – 30 มิลลิกรัม/กิโลกรัม/วัน รับประทานวันละ 1 ครั้งตอนท้องว่าง 

โดยละลายยาในน�้ำเปล่า น�้ำส้ม หรือ น�้ำแอปเปิ้ล ส่วนใหญ่ยาตัวนี้ขับธาตุเหล็กออกทางอุจจาระ ส่วนน้อยขับเหล็ก

ออกทางปัสสาวะ

		  ผลข้างเคียงของยา DFX ที่พบได้บ่อยที่สุด คือ อาการทางระบบทางเดินอาหาร ได้แก่ คลื่นไส้ อาเจียน 

ท้องอดื ปวดท้อง นอกจากนีผู้้ป่วยบางรายอาจมอีาการผืน่คนัทีผ่วิหนงั การท�ำงานของตับและการท�ำงานของไตเพิม่

ขึ้น และโปรตีนรั่วในปัสสาวะ 

	 3.	การปลูกถ่ายไขกระดูก

	 การปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�ำเนิดเม็ดเลือด (allogeneic bone marrow transplantation) เป็นวิธีการรักษา

มาตรฐานเพียงวิธีเดียวที่ท�ำให้ผู้ป่วยโรคนี้หายขาดจากโรคได้ในปัจจุบัน ซึ่งจะมีรายละเอียดในบทต่อไป

	 4. การดูแลรักษาทั่วไป

		  4.1 การรับประทานอาหารให้ครบ 5 หมู่  ควรหลีกเลี่ยงอาหารที่มีธาตุเหล็กสูง และควรดื่มนมหรือรับ

ประทานอาหารที่มีแคลเซียมสูง 

     		  4.2 ควรได้รับยาโฟลิค (folic acid) ในผู้ป่วยโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียทุกราย โดยผู้ป่วยอายุน้อยกว่า 1 ป ี

ให้รับประทานยาโฟลิคขนาด 2.5 มก.ต่อวัน และผู้ป่วยที่อายุมากกว่า 1 ปี ให้รับประทานยาโฟลิคขนาด 5 มก.ต่อวัน

		  4.3 แนะน�ำให้ฉีดวัคซีนให้ครบตามอายุเหมือนเด็กปกติ โดยเน้นวัคซีนป้องกันโรคตับอักเสบบี วัคซีน

ป้องกันโรคติดเชื้อนิวโมคอคคัส (Pneumococcus) วัคซีนป้องกันไข้หวัดใหญ่ และวัคซีนป้องกันโรคตับอักเสบเอ
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