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การ ควบคุม และ ปองกัน ไม ให มี เด็ก เกิด ใหม เปน โรค
ธาลสัซ ีเมยี และ การ รกัษา ผูปวย ที ่เปน โรคธาลสัซ ีเมยี ให มี
คณุภาพ ชวีติ ที ่ด ีที ่สดุ ประสบ ความ สาํเรจ็ เปน อยาง ด ียิง่ ใน
หลาย ประเทศ เชน อิตาลี ไซปรัส กรีก และ อังกฤษ
เปนตน1 แนว ทาง ปฏิบัติ ใน การ ควบคุม และ ปองกัน
โรคธาลสัซ ีเมยี ประกอบ ดวย การ ให ความ รู เกีย่ว กบั โรค
ธาลัสซี เมีย แก ประชาชน แพทย และ บุคลากร ทาง การ
แพทย และ สาธารณสุข การ ตรวจ ผู ที่ เปน พาหะ ของ
โรคธาลสัซ ีเมยี ใน ประชากร การ ให คาํ ปรกึษา แนะนาํ ทาง
พนัธ ุศาสตร (genetic counselling) และ การ วนิจิฉยั
โรคธาลสัซ ีเมยี กอน คลอด (prenatal diagnosis)1 การ
ควบคมุ และ ปองกนั โรคธาลสัซ ีเมยี ใน ประเทศ ไทย ใน หวง
ระยะ เวลา เกือบ 20 ป ที่ ผาน มา ประสบ ความ สําเร็จ และ
เจรญิ กาวหนา มาก ขึน้ เปน ลาํดบั ศาสตราจารย เกยีรตคิณุ
แพทยหญิง คุณ หญิง สุด สาคร ตู จินดา ซึ่ง เปน ประธาน
มลูนธิ ิโรค โลหติ จางธาลสัซ ีเมยี แหง ประเทศ ไทย (Thalas-
semia  Foundation of Thailand, TFT)   เปน ผู ที่ มี
บทบาท ที่ สําคัญ มาก ใน การ ประสาน งาน กับ ผู บริหาร
กระทรวง สาธารณสุข ใน ระดับ รัฐมนตรี   ปลัด กระทรวง
และ อธิบดี เกือบ ทุก กรม  และ ทุกๆ   สมัย   เพื่อ ขอ ความ
รวมมอื ใน การ ดแูล รกัษา ผูปวย ที ่เปน โรคธาลสัซ ีเมยี และ
การ ควบคุม และ ปองกัน โรคธาลัสซี เมีย ใน ประเทศ ไทย
ศาสตราจารย เกยีรตคิณุ นายแพทย ประเวศ วะ สี ซึง่ เปน
ที ่ปรกึษา ของ มลูนธิ ิโรค โลหติ จางธาลสัซ ีเมยี แหง ประเทศ
ไทย เปน ผู ริเริ่ม กอสราง เครือ ขาย งานธาลัสซี เมีย แหง
ประเทศ ไทย  (Thailand Thalassemia Network,

TTN)  เพื่อ การ ควบคุม และ ปองกัน โรคธาลัสซี เมีย โดย
เชิญ แพทย และ นัก วิทยาศาสตร ที่ ตรวจ และ ดูแล รักษา
ผูปวย โรคธาลัสซี เมีย จาก สถาบัน ตางๆ ทั่ว ประเทศ มา
ปรกึษา หารอื กนั เมือ่ วนัที่ 3 กรกฎาคมพ.ศ.  2539 ที ่กรม
อนามัย กระทรวง สาธารณสุข เพื่อ พิจารณา แผน( ราง)
งานธาลัสซี เมีย แหง ชาติ2 ที่ ประชุม เห็น ชอบ กับ แผน
งานธาลสัซ ีเมยี แหง ชาต ิที ่ราง ขึน้ ใน ระยะ เวลา 10 ป (พ.ศ.
2541-2550) ซึง่ ประกอบ ดวย แผน พฒันา โครง สราง ทาง
วชิา การธาลสัซ ีเมยี แผน งาน วจิยัธาลสัซ ีเมยี แผน พฒันา
กําลัง คน ที่ ทํา งาน ทางธาลัสซี เมีย และ แผน พัฒนา การ
ผลิต ทาง เศรษฐกิจ เกี่ยว กับธาลัสซี เมีย และ จัด ตั้ง เครือ
ขาย งานธาลสัซ ีเมยี แหง ประเทศ ไทย (Thailand Thalas-
semia  Network, TTN) โดย ม ีมลูนธิ ิโรค โลหติ จาง ธาลสัซี
เมยี แหง ประเทศ ไทย เปน องคกร กลาง ใน การ ประสาน งาน

การ ควบคุม และ ปองกัน โรคธาลัสซี เมีย ใน ประเทศ
ไทย ใน ชวง ครึง่ หลงั ของ แผน งานธาลสัซ ีเมยี แหง ชาต ิไดรบั
การ สนบัสนนุ จาก โครงการ หลกั ประกนั สขุภาพ ถวน หนา
ของ กระทรวง สาธารณสุข เปน อยาง ดี ทําให ประชาชน
แพทย และ บคุ ลา กร ทาง การ แพทย และ สาธารณสขุ ม ีความ
รู เกีย่ว กบั โรคธาลสัซ ีเมยี มาก ขึน้ การ ตรวจ ผู ที ่เปน พาหะ
ของ โรคธาลสัซ ีเมยี ใน ประชากร ทาํ ได ใน วง กวาง และ หลาก
หลาย มาก ขึน้ ทัง้ ใน ระดบั ของ การ ตรวจ คดั กรอง เบือ้งตน
ที ่ประหยดั คาใชจาย และ การ ตรวจ ยนืยนั ที ่ถกู ตอง แมนยาํ
และ มี ระบบ การ ตรวจ สอบ อยาง มี คุณภาพ ( Internal
and External Quality Assessment)3,4  มาก ขึน้ การ
ให คาํ ปรกึษา แนะนาํ ทาง พนัธ ุศาสตร สามารถ ให การ บรกิาร

บท บรรณาธิการ
การ ควบคมุ และ ปองกนั โรคธาลสัซ ีเมยี

วิชัย เหลา สมบัติ
ภาควิชา กุมาร เวช ศาสตร คณะ แพทยศาสตร  มหาวิทยาลัย สงขลา นครินทร
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ใน วง กวาง มาก ขึน้ การ วนิจิฉยั โรคธาลสัซ ีเมยี กอน คลอด5

ทาํ ได หลาย รปูแบบ ซึง่ ชวย ให ขอมลู เกีย่ว กบั ทารก ใน ครรภ
และ เพิม่ ทาง เลอืก แก คู สาม ีภรรยา ที ่ม ีปจจยั เสีย่ง ที ่จะ ม ีลกู
ที ่เปน โรคธาลสัซ ีเมยี ชนดิ ราย แรง ใน การ ตดัสนิ ใจ มาก ขึน้
เมือ่ ประเมนิ เกีย่ว กบั คาใชจาย ใน การ ควบคมุ และ ปองกนั
โรคธาลัสซี เมีย ใน ประเทศ ไทย ที่ ได ดําเนิน การ ที่ คณะ
แพทยศาสตร มหาวทิยาลยั เชยีงใหม โดย เปรยีบ เทยีบ กบั
คาใชจาย ใน การ ดแูล รกัษา พยาบาล ตลอด ชวีติ ของ ผูปวย
ที ่เปน โรคธาลสัซ ีเมยี ชนดิ ราย แรง แลว พบ วา ม ีคา ต่าํ กวา
มาก ซึ่ง มี คา ของ ความ คุม ทุน สูง มาก (cost : benefit
ratio = 1:72)6 การ ควบคมุ และ ปองกนั โรคธาลสัซ ีเมยี
ใน ประเทศ ไทย จงึ เปน ทาง เลอืก ที ่สาํคญั ของ ประชากร ไทย
ที ่ม ีปจจยั เสีย่ง สงู ที ่จะ ม ีลกู เปน โรคธาลสัซ ีเมยี ชนดิ ราย แรง
และ ชวย ลด ภาระ คาใชจาย ใน การ ดแูล รกัษา ผูปวย ที ่เปน
โรคธาลัสซี เมีย ซึ่ง เปน การ ลด ภาวะ การ กดดัน ทาง
เศรษฐกิจ ของ ประเทศ โดย องค รวม

การ ตรวจ คดั กรอง เบือ้งตน เพือ่ ตรวจ ผู ที ่เปน พาหะ ของ
โรคธาลสัซ ีเมยี โดย การ ตรวจ one tube osmotic fragil-
ity  test หรอื O.F.test จะ ม ีคา ลดลง หรอื ให ผลบวก7 การ
ตรวจ O.F.test ใน คน ที่ เปน   β-thalassemia trait จะ
ให ผลบวก ประมาณ รอยละ 96 และ ใน คน ที่ เปน   β-
thalassemia 1 trait จะ ให ผลบวก ประมาณ รอยละ 93
การตรวจ O.F.test ใน คน ปกติ จะ ให ผลบวก ปลอม
ประมาณ รอยละ 5 แต การ ตรวจ O.F.test ใน คน ที ่เปน
โรคธาลัสซี เมีย จะ ให ผลบวก ประมาณ รอยละ 100 การ
ตรวจ Dichlorophenol Indophenol (DCIP) precipi-
tation  test หรือ DCIP test เปน การ ตรวจ คัด กรอง
เบือ้งตน เพือ่ ตรวจ ผู ที ่มฮีโมโกลบนิ ผดิ ปกต ิที ่ตก ตะกอน
งาย เมื่อ ถูก oxidised ดวย สี DCIP เชน HbE และ
HbH การ ตรวจ DCIP testใน คน ที ่เปน HbE trait จะ
ให ผลบวก ประมาณ รอยละ 98-100 สวน คน ที่ เปน Ho-
mozygous  HbEจะ ให ผลบวก ประมาณ รอยละ 100 ชดุ
น้าํ ยา สาํเรจ็ รปู ที ่ใช ใน การ ตรวจ DCIP test ที ่ชือ่ วา KKU-
DCIP Clear reagent kit สามารถ อาน ผล งาย และ
สะดวก มาก ใน ปจจบุนั นี ้การ ตรวจ CBC สวน ใหญ ตรวจ

ดวย เครื่อง ตรวจ นับ เม็ด เลือด อัตโนมัติ ( Automated
hematology  analyzer) ที ่สามารถ แสดง ผล ดรรชน ีของ
เมด็ เลอืด ทกุ ชนดิ โดย เฉพาะ RBC indices  (Hb, Hct,
RBC,  MCV, MCH, MCHC, RDW) สามารถ นาํ มา ใช
ใน การ ตรวจ คดั กรอง เบือ้งตน เพือ่ ตรวจ ผู ที ่เปน พาหะ ของ
โรคธาลัสซี เมีย ใน กรณี ที่ ผล การ ตรวจ เลือด มี คา Hb,
Hct  อยู ใน เกณทปกติ แต ม ีคา  MCV และ MCH ต่าํ กวา
คา ปกต ิคอื MCV < 80 fL,  MCH <  25 pg ชวย บอก
วา นา จะ เปน พาหะ ของ โรคธาลสัซ ีเมยี ที ่ม ีปจจยั เสีย่ง ที ่จะ
ม ีลกู ที ่เปน โรคธาลสัซ ีเมยี ชนดิ ราย แรง  ( β-thalassemia
trait,  α-thalasse mia1trait หรอื HbE trait) แต คน ที่
เปน HbE trait อาจ ม ีคา MCV อยู ใน เกณทปกติ (MCV
>  80 fL) สวน คน ที่ มี ภาวะ โลหิต จาง จาก การ ขาด เหล็ก
(Iron  deficiency anemia) ผล การ ตรวจ เลือด จะ มี คา
Hb, Hct,  RBC,  MCV,  MCH ต่าํ กวา คา ปกติ และ อาจ
ให ผลบวก ตอ การ ตรวจ O.F.test แต ให ผล ลบ ตอ การ
ตรวจ DCIP test

ผู ที ่ให ผล ลบ ตอ การ ตรวจ O.F.test และ DCIP test
หรอื ม ีคา MCV และ MCH อยู ใน เกณทปกติ ไม ม ีความ
จาํเปน ที ่จะ ตอง ตรวจ ชนดิ ของฮโมโกลบนิ หรอื Hb typ-
ing  ซึง่ เสยี คาใชจาย ใน การ ตรวจ สงู แต ถา ให ผลบวก ตอ
การ ตรวจ O.F.test และ DCIP test จะ ตอง ตรวจ ชนดิ
ของฮโมโกลบิน หรือ Hb typing เพื่อ ยืนยัน การ เปน
พาหะ  ของ โรคธาลสัซ ีเมยี ซึง่ ม ีปจจยั เสีย่ง สงู ที ่จะ ม ีลกู เปน
โรคธาลสัซ ีเมยี ชนดิ ราย แรง เพือ่ ให คาํ ปรกึษา แนะนาํ ทาง
พันธุ ศาสตร ที่ ถูก ตอง และ เหมาะสม แต การ ตรวจ Hb
typing  ไม สามารถ ยืนยัน ได วา คนๆ  นั้น เปน   α-thalas-
semia1 trait การ ตรวจ คดั กรอง เบือ้งตน เพือ่ ตรวจ ผู ที ่เปน
α-thalassemia1trait สามารถ ทาํ ได โดย การ ตรวจ HbH
inclusion bodies7 เนือ่ง จาก ผู ที ่เปน  α-thalassemia1
trait มี  HbH ใน ปรมิาณ ที ่นอย มากๆ ซึง่ ไม สามารถ ตรวจ
พบ โดย การ ตรวจ Hb typing HbH เปน unstable
hemoglobin  เมือ่ ยอม ดวย ส ีใน กลุม supravital stain
เชน methylene blue หรือ brilliant cresyl blue
(BCB)  จะ ถกู oxidized และ ตก ตะกอน เปน เมด็ ส ีน้าํ เงนิ
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รปูราง คอน ขาง กลม และ ขอบ เรยีบ คลาย ลกูปด ที ่เรยีก วา
HbH inclusion bodies ซึง่ ม ีหลาย เมด็ ใน เมด็ เลอืด แดง
แต ละ เซลล ผู ที ่เปน   α-thalassemia1trait สามารถ ตรวจ
พบ เม็ด เลือด แดง ที่ มี HbH inclusion bodies แต พบ
นอย ซึ่ง พบ เพียง เซลล เดียว จาก เม็ด เลือด แดง ประมาณ
50,000-100,000  เซลล การ ใช สี BCB ที่ ละลาย ใน
citrate saline bufferใน ขนาด ความ เขมขน  1% ยอม ดู
HbH inclusion bodies ใน เม็ด เลือด แดง จะ เห็น เปน
เมด็ เลก็ ๆ  ส ีน้าํ เงนิ และ กระจาย สม่าํเสมอ ทัว่ เมด็ เลอืด แดง
ซึง่ ม ีลกัษณะ คลาย ลกู กอลฟ การ ใช สี BCB ที ่ละลาย ใน
citrate  saline bufferใน ขนาด ความ เขมขน 1%
เสมยีรบนแผน แกว สไลด แลว ทิง้ ให แหง นาํ เลอืด ที ่ตองการ
ทดสอบ 1 หยด ลง บน แผน แกว สไลด แลว ปด ดวย cover
slip  ผนึก รอบ cover slip  ดวย วาสลินเพื่อ กัน แหง
วิธีการตรวจ แบบ นี้ เรียก วา dry BCB preparation ซึ่ง
สามารถ เกบ็ เอา ไว ตรวจ ดู HbH inclusion bodies นาน
เกิน 1-2 วัน อาจารย ธนู ศักดิ์ ตา ตุ  และ คณะ พยายาม
ปรบัปรงุ วธิกีาร ตรวจ Dry BCB preparation  ที ่ราย งา น
ใน วาร สาร เลม นี้ โดย ใช สี BCB ที่ ละลาย ใน absolute
ethyl  alcohol ใน ขนาด ความ เขมขน 1% จํานวน 60
µL เส มยีรบนแผน แกว สไลด ครัง้ ละ  15 µL แลว ทิง้ ให
แหง  แลว เส มยีรทบั ซอน กนั บน แผน แกว สไลด นัน้ ถงึ 4 ชัน้
นาํ เลอืด ที ่ตองการ ทด สอบ 10 µL หยด ลง บน แผน แกว
สไลด แลว ปด ดวย cover slip ผนึก รอบ cover slip
ดวยวาสลินเพื่อ กัน แหง ก็ สามารถ ใช เปน การ ตรวจ คัด
กรอง เบือ้งตน เพือ่ ตรวจ หา ผู ที ่เปน α-thalassemia1 trait
ขอ ที่ ควร ระมัด ระวัง และ สําคัญ มาก คือ สี methy lene
blue  หรอื BCB ที ่นาํ มา ใช ทดสอบ ควร จะ เปน ส ีที ่เตรยีม
ขึน้ ใหม ๆ   ซึง่ ยงั คง คณุสมบตั ิการ เปน oxidative agent
ใน การ oxidise HbH ให ตก ตะกอน ใน เม็ด เลือด แดง
การเพิ่ม ประสิทธิภาพ ใน การ ตรวจ HbH inclusion
bodies สามารถ ทาํ ได โดย นาํ เลอืด ที ่ตองการ ทดสอบ ใส ใน
หลอด capillary แลว นาํ เอา ไป ปน เหมอืน การ ตรวจ Hct
ดูด เอา เลือด ที่อยู ใต ชั้น buffy coat มา ตรวจ HbH
inclusion bodiesจะ มี โอกาส ตรวจ พบ ได งาย ขึ้น8 การ

ตรวจ คัด กรอง เบื้องตน เพื่อ ตรวจ ผู ที่ เปน α-thalas-
semia1  trait โดย การ ตรวจ HbH inclusion bodies นี้
อาจ ตรวจ ไม พบ ทั้ง ๆ   ที่ ผู นั้น เปน α-thalassemia1trait
วธิกีาร ตรวจ วนิจิฉยั ให แมนยาํ ตอง ใช เทคนคิ การ วเิคราะห
ยนี9   เพือ่ ยนืยนั การ เปน α-thalassemia1trait ที ่ม ีปจจยั
เสี่ยง สูง ที่ จะ มี ลูก เปน โรค Hb Bart’s hydrops fetalis
ซึ่งเปน โรคธาลัสซี เมีย ชนิด ราย แรง เพื่อ ให คํา ปรึกษา
แนะนาํ ทาง พนัธ ุศาสตร ที ่ถกู ตอง และ เหมาะสม

การ วินิจฉัย โรคธาลัสซี เมีย กอน คลอด เปน การ ให
ขอมูล เกี่ยว กับ ทารก ใน ครรภ วา เปน โรคธาลัสซี เมีย หรือ
ไม5 คู สาม ีภรรยา ที ่ม ีปจจยั เสีย่ง สงู ที ่จะ ม ีลกู เปน โรคธาลสัซี
เมีย ชนิด ราย แรง ที่ ตัดสิน ใจ จะ เลือก ใช การ วินิจฉัย โรค
ธาลสัซ ีเมยี กอน คลอด ควร จะ ไดรบั คาํ ปรกึษา แนะนาํ ทาง
พนัธ ุศาสตร กอน ที ่ภรรยา จะ ตัง้ครรภ เพือ่ ให ศกึษา ขอมลู
ตางๆ   เกีย่ว กบั โรคธาลสัซ ีเมยี และ ทาํ ความ เขาใจ เปน อยาง
ดี กอน ที่ จะ ตัดสิน ใจ ซึ่ง มี ทาง เลือก หลาย ทาง การ ให คํา
ปรกึษา แนะนาํ ทาง พนัธ ุศาสตร กอน การ วนิจิฉยั โรค ธาลสั
ซ ีเมยี กอน คลอด ควร ครอบ คลมุ ถงึ ประโยชน ที ่คาดวา จะ
ไดรับ วิธีการ ตรวจ วินิจฉัย และ ระยะ เวลา ที่ เหมาะสม
คาใชจาย ใน การ ตรวจ อันตราย และ ผล แทรก ซอน ที่ อาจ
เกิด ขึ้น ใน การ วินิจฉัย ตอง อธิบาย ให ผูมา ขอ รับ บริการ
ทราบ วา วธิกีาร ตรวจ วนิจิฉยั อาจ ลมเหลว บาง ครัง้ อาจ ตอง
ตรวจ ซ้าํ เพือ่ ให การ วนิจิฉยั ที ่ถกู ตอง และ แมนยาํ และ บาง
ครัง้ ผล การ ตรวจ อาจ ผดิพลาด นอก จาก นี ้ควร บอก ถงึ ผล
เสยี ทาง จติใจ ที ่อาจ จะ เกดิ กบั หญงิ ตัง้ครรภ ที ่ตรวจ พบ วา
ทารก ใน ครรภ เปน โรคธาลสัซ ีเมยี ชนดิ ราย แรง และ ตอง ยตุิ
การ ตั้งครรภ คู สามี ภรรยา ควร ปรึกษา หารือ กัน และ ทํา
ความ เขาใจ ประเดน็ ตางๆ  ให ด ีกอน ที ่จะ ตดัสนิ ใจ เลอืก การ
วนิจิฉยั โรคธาลสัซ ีเมยี กอน คลอด

การ ตรวจ วนิจิฉยั ทารก ใน ครรภ วา เปน โรคธาลสัซ ีเมยี
หรอื ไม สามารถ ทาํ ได โดย การ เอา เซลล ชิน้ สวน หรอื สาร
พนัธ ุกรรม  (DNA) หรอื เลอืด ของฟตสัหรอื ทารก ใน ครรภ
ออก มา ตรวจ การ เอา ชิน้ สวน ของ chorionic villi ซึง่ เปน
ชิ้น สวน ของ รก ที่ มี สาร พันธุ กรรม  (DNA)  เหมือน ของ
ทารก ทุก อยาง ออก มา ตรวจ เรียก วา  chorionic villi
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samplin  หรอื CVS  โดย อาศยั ใช เทคนคิ การ วเิคราะห ยนี
ซึง่ สามารถ ทาํ ได เมือ่ ตัง้ครรภ ประมาณ 9-12 สปัดาห การ
เอา เซลล ของ น้าํ คร่าํ  (amniocytes) จาก การ ทาํ amnio-
centesis  มาส กดั เอา สาร พนัธ ุกรรม  (DNA)  มา ตรวจ โดย
ใช เทคนคิ การ วเิคราะห ยนี สามารถ ทาํ ได เมือ่ ตัง้ครรภ ประ
มาณ 13-16 สปัดาห การ เอา เลอืด ของฟตสัหรอื ทารก ใน
ครรภ ออก มา ตรวจ (fetal blood sampling) สามารถ ทาํ
ได เมื่อ ตั้งครรภ ประมาณ 16-22 สัปดาห โดย นํา เลือด
ของฟตัสที่ เจาะ ไดมา ตรวจ ดู ลักษณะ ของ เม็ด เลือด แดง
และ ยนืยนั วา เปน เลอืด ของฟตสัหรอื ทารก จรงิๆ   ดวย การ
ยอม สี acid elution stain แลว นาํ เลอืด นัน้ ไป ตรวจ ชนดิ
ของฮโมโกลบิน ดวย วิธี High performance liquid
chromatography  (HPLC) ควร นํา เลือด ที่ เหลือ ตรวจ
ยนืยนั ความ ถกู ตอง โดย ใช เทคนคิ การ วเิคราะห ยนี เลอืด
ของ ทารก ใน ครรภ ที ่นาํ ไป ตรวจ ชนดิ ของฮโมโกลบนิ ดวย
วธิี HPLC  นี ้สามารถ ให การ วนิจิฉยั ทารก ใน ครรภ วา เปน
โรค Hb Bart’s hydrops fetalis10 หรือ β-thalas-
semia  major11 ศาสตราจารย เกียรติคุณ นายแพทย ตอ
พงศ   สงวน เสริม ศรี และ คณะ ได ศึกษา การ วินิจฉัย กอน
คลอด ของ โรค β0-thalassemia HbE disease ซึง่ เปน
โรค ธาลสัซ ีเมยี ชนดิ ราย แรง อกี ชนดิ หนึง่ โดย การ นาํ เลอืด
ของ ทารก ใน ครรภ ไป ตรวจ ชนิด ของฮโมโกลบิน ดวย วิธี
HPLC ที ่รายงาน ใน วาร สาร เลม นี ้เปน การ เพิม่ ทาง เลอืก ให
แก คู สาม ีภรรยา ที ่ม ีปจจยั เสีย่ง ที ่จะ ม ีลกู เปน โรคธาลสัซ ีเมยี
ชนิด ราย แรง ชนิด นี้ ใน การ ตัดสิน ใจ เกี่ยว กับ การ ตรวจ
วนิจิฉยั ทารก ใน ครรภ วา เปน โรค β0-thalassemia HbE
disease  หรอื ไม โดย อาศยั การ ตรวจ ทาง หอง ปฏบิตั ิการ
ที ่ไม ยุง ยาก และ ให ผล เรว็ สิน้ เปลอืง คาใชจาย ต่าํ กวา การ
ตรวจ โดย ใช เทคนคิ การ วเิคราะห ยนี นอก จาก นี ้ยงั สามารถ
ชวย ให หญงิ ตัง้ครรภ ที ่ม ีปจจยั เสีย่ง สงู ที ่จะ ม ีลกู เปน โรค
β0-thalassemia HbE disease แต เผอญิ มา ฝาก ครรภ
สาย ซึง่ อยู ใน ชวง ไตรมาส ที ่สอง สามารถ เลอืก วธิกีาร ตรวจ
เลือด ทารก ใน ครรภ โดย การ ตรวจ ชนิด ของฮโมโกลบิน
ดวย วธิี HPLC ที ่รายงาน ใน วาร สาร เลม นี ้เพือ่ ชวย ใน การ
ตรวจ วนิจิฉยั ทารก ใน ครรภ วา เปน โรค β0-thalassemia

HbE  disease หรอื ไม
การ ตรวจ วนิจิฉยั โรคธาลสัซ ีเมยี กอน คลอด ทัง้ สาม วธิี

ขาง ตน คือ CVS, amniocentesis และ fetal blood
sampling  เปน วธิ ีที่ invasive ม ีโอกาส เสีย่ง ที ่จะ เกดิ การ
สญูเสยี ทารก ใน ครรภ และ อาจ ม ีอนัตราย ตอ แม หรอื หญงิ
ตั้งครรภ จาก การ ตรวจ ดัง กลาว การ ตรวจ วินิจฉัย โรค
ธาลัสซี เมีย กอน คลอด ดวย วิธี non-invasive โดย การ
เจาะ เลือด แม หรือ หญิง ตั้งครรภ เพื่อ ตรวจ fetal DNA
เปนวิธี ที่ ปลอดภัย กวา และ ไม มี โอกาส เสี่ยง ที่ จะ เกิด การ
สญูเสยี ทารก ใน ครรภ ซึง่ นา จะ เปน ทาง เลอืก ที ่ด ีกวา การ
ตรวจ fetal DNA ใน เลือด ของ แม หรือ หญิง ตั้งครรภ
(maternal   plasma) สามารถ ตรวจ พบ ได ตั้งแต อายุ
ครรภ 7 สปัดาห12 จาก การ ศกึษา หญงิ ตัง้ครรภ ที ่ม ีปจจยั
เสี่ยง ที่ จะ มี ลูก เปน โรค β-thalassemia major และ มี
อายุ ครรภ ประมาณ 12-19สัป ดาหโดย การ เจาะ เลือด
ตรวจ fetal DNA ดวย เทคนิค การ วิเคราะห ยีน โดย
Chiu  RWK และ คณะ13 โดย ม ีขอ จาํกดั ของ การ ตรวจ วธิี
นี้ คือ ตอง ทราบ ชนิด ของ ความ ผิด ปกติ ใน ระดับ โมเลกุล
(β-thalassemia mutation) ของ พอ และ แม ของ ฟตัส
กอน  และ ชนดิ ของ ความ ผดิ ปกต ิใน ระดบั โมเลกลุ ของ พอ
และ แม นัน้ ตอง ไม ใช ชนดิ เดยีว กนั เชน พอ เปน codons
41/42(-CTTT) heterozygote และ แม เปน codon
17(A-T)  heterozygote ถา ตรวจ fetal DNA แลว ไม
พบ วาฟตสัม ีความ ผดิ ปกต ิชนดิ codons 41/42(-CTTT)
ก ็สามารถ ให การ วนิจิฉยัฟตสัหรอื ทารก ใน ครรภ นัน้ วา ไม
ได เปน โรค β-thalassemia major13 แต ถา ตรวจ fetal
DNA  แลว พบ วาฟตสัม ีความ ผดิ ปกต ิชนดิ codons 41/
42 (-CTTT) ก ็สามารถ บอก วาฟตสัหรอื ทารก ใน ครรภ นัน้
อาจ เปน codons 41/42(-CTTT) heterozygote
เหมอืน  พอ หรอื เปน compound heterozygote ของ
codons  41/42(-CTTT) และ codon 17(A-T) ที่ เปน
โรค β-thalassemia major ซึง่ ไม สามารถ แยก ออก จาก
กนั ได แต ถา ตองการ ตรวจ วนิจิฉยั ให ชดัเจน ก ็สามารถ ทาํ
ได โดย การ ตรวจ ความ ผดิ ปกต ิใน fetal cells จาก เลอืด
แม ดวย เทคนคิ การ วเิคราะห ยนี เพิม่ เตมิ แต การ เกบ็ fetal
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cells  จาก เลอืด แม นัน้ ทาํ ได ยาก มาก ใน กรณ ีที ่ไม สามารถ
เกบ็ fetal cells จาก เลอืด แม ได ก ็ตอง ใช วธิ ีที่ invasive
วธิ ีใด วธิ ีหนึง่ ใน 3 วธิ ีขาง ตน แลว แต ความ เหมาะสม ใน การ
วินิจฉัย เพิ่ม เติม จาก การ ศึกษา หญิง ตั้งครรภ ที่ มี ปจจัย
เสี่ยง ที่ จะ มี ลูก เปน โรค β-thalassemia HbE disease
และ ม ีอาย ุครรภ ประมาณ 8-18 สปัดาห โดย การ เจาะ เลอืด
ตรวจ fetal DNA ดวย เทคนิค การ วิเคราะห ยีน โดย กุล
นภา ฟู เจรญิ และ คณะ14 โดย ที ่พอ เปน HbE trait หรอื
heterozygote และ แม เปน β-thalassemia trait ถา
ตรวจ fetal DNA แลว ไม พบ วาฟตสัม ีความ ผดิ ปกต ิชนดิ
codon 26(G-A) หรือ HbE ก็ สามารถ ให การ วินิจฉัย
ฟตัส หรือ ทารก ใน ครรภ นั้น วา ไม ได เปน โรค β-thalas-
semia  HbE disease แต ถา ตรวจ fetal DNA แลว พบ
วาฟตสัม ีความ ผดิ ปกต ิชนดิ codon 26(G-A) หรอื HbE
ก ็สามารถ บอก วาฟตสัหรอื ทารก ใน ครรภ นัน้ อาจ เปน HbE
trait เหมือน พอ หรือ เปน โรค β-thalassemia HbE
disease  การ ตรวจ วนิจิฉยั โรคธาลสัซ ีเมยี กอน คลอด ดวย
วิธี  non-invasive  นี้ จึง เปน ทาง เลือก ใหม ที่ พึง ประสงค
อยาง ยิง่ ของ คู สาม ีภรรยา ที ่ม ีปจจยั เสีย่ง ที ่จะ ม ีลกู เปน โรค
ธาลสัซ ีเมยี  ชนดิ ราย แรง ใน อนาคต อนั ใกล นี้
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เกิดเซ็งก็แกเซ็ง
เมื่อเกิดเซ็ง คอื ชดื จืดในจิต

เรื่องที่คิด ไม "มนัส" จนขวัญเสีย
เกิดทอแท ทางใจ ใหออนเพลีย
หมด "ไอเดยี" เสียทาง อยางเชยเชย

เรื่องแกเช็ง คอื ชดื จืดชีวิต
จงรีบคิด ปลุกตัว อยามวัเฉย
นึกถึงสิ่ง มิ่งขวัญ อันเคยเคย
อยาละเลย ภูมิใจ ไมเซ็งเอย

หลวงตาวัดบวรฯ


