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Fanconi Anemia เปน โรค พนัธ ุกรรม ที ่พบ ได นอย
ถาย ทอด แบบ autosomal recessive รายงาน เปน ครัง้
แรก ตั้งแต ปค.ศ.  1927 โดย มี ลักษณะ ที่ สําคัญ คือ มี
ความ ผดิ ปกต ิทาง กายภาพ แต กาํเนดิ ม ีไข กระดกู ฝอ และ
มี ความ เสี่ยง ใน การ เกิด มะเร็ง สูง1,2 ความ ผิด ปกติ ทาง
พนัธกุรรม ของ โรค นี ้ปจจบุนั สามารถ ศกึษา เพิม่ เตมิ โดย
gene cloning ได

อาการ ทาง คลินิก ของ ผูปวย โรค นี้ ได มี การ รวบรวม
รายงาน กนั อยาง กวางขวาง ลกัษณะ ผดิ ปกต ิทาง กายภาพ
ที ่สาํคญั คอื ตวั เตีย้ ม ีกระดกู ผดิ ปกติ โดย เฉพาะ กระดกู
หัว แม มือ และ กระดูก แขน ผิว หนัง มี สี ผิด ปกติ เชน ผิว
คล้าํ หรอื เปน cafe’au lait spots ระบบ อืน่ ๆ  ที ่อาจ พบ
ม ีความ ผดิ ปกต ิไดแก หวัใจ ไต และ ทาง เดนิ อาหาร นอก
จาก นัน้ ผูปวย เหลา นี ้มกั จะ ม ีลกู ยาก1,2

ความ ผดิ ปกต ิทาง โลหติ วทิยา มกั เกดิ ภาย ใน 10 ป แรก
ของ ชวีติ3 อาจ เริม่ ดวย megaloblastic anemia ซดี ลง
เกร็ด เลือด ต่ํา ลง และ ทาย ที่ สุด มี neutrophil และ เม็ด
เลอืด ขาว ต่าํ ลง เพราะ ม ีไข กระดกู ฝอ โดย จะ ม ีการ เพิม่ ขึน้
ของ HbF, i antigen และ erythropoietin ซึง่ อาการ
จาก ไข กระดูก ฝอ เปน สาเหตุ ตาย ที่ สําคัญ ของ ผูปวย เด็ก
เหลา นี้

สาํหรบั ผูปวย ที ่รอด ชวีติ จาก ไข กระดกู ฝอ จะ เสยี ชวีติ
จาก มะเรง็ ได เพราะ ผูปวย โรค นี ้รอยละ 20 จะ เกดิ มะเรง็
ขึน้4  Fanconi anemia gene ม ีบทบาท ตอ ตาน เซลล
มะเรง็ (tumor suppression) ซึง่ ถา ผดิ ปกติ หรอื ขาด หาย
ไป โอกาส เกดิ มะเรง็ จะ สงู ขึน้ โดย ชนดิ ของ เซลล มะเรง็ ที ่พบ

บอย ที ่สดุ คอื มะเรง็ เมด็ เลอืด ขาว ชนดิ myeloid (AML)
ที ่ผูปวย เหลา นี ้จาํนวน หนึง่ จะ พบ มี myelodysplasia นาํ
มา กอน ม ีโครโมโซม ของ เซลล progenitor ใน ไข กระดกู
ผดิ ปกต ิเชน โครโมโซม ที่ 1 หรอื 2 หรอืmonosomy 7
มะเรง็ ชนดิ อืน่ ที ่พบ ได ใน ผูปวย โรค นี ้ไดแก squamous
cell  carcinoma ของ บรเิวณ ศรีษะ และ คอ หรอื มะเรง็
ของ ระบบ สบื พนัธุ การ รกัษา มะเรง็ ใน ผูปวย โรค นี ้จะ ยาก
ลําบาก มัก จะ เสีย ชีวิต ภาย ใน 3 เดือน หลัง วินิจฉัย โรค
มะเร็ง

การ วินิจฉัย โรค Fanconi anemia โดย ปกติ มัก
อาศัย  อาการ ทาง คลินิก แต เนื่อง จาก มี ความ ผัน แปร ของ
อาการ ได มาก โดย พบ วา ม ีผูปวย โรค นี ้จาํนวน หนึง่ เกดิ ไข
กระดูก ฝอ และ มะเร็ง เม็ด เลือด ขาว โดย ไม มี ลักษณะ ผิด
ปกต ิทาง กายภาพ เลย ประมาณ รอยละ 335 ดงันัน้ จงึ ม ีการ
นาํ การ ตรวจ ทาง หอง ปฏบิตั ิการ มา ชวย ใน การ วนิจิฉยั โดย
อาศัย หลักการ วา เซลล ของ โรค นี้ จะ ไว ตอ สาร เกี่ยว กับ
DNA  crosslink เชน diepoxybutane (DEB) หรือ
mitomycin  C (MMC) ทําให เกิด มี การ เพิ่ม ขึ้น ของ
chromosome  breaks และ radial forms DEB
chromosome  breaks test 6 ที่ รายงาน เปน นิพนธ ตน
ฉบบั ใน วาร สาร ฉบบั นี ้โดย สม พร เทีย่ง ทศัน และ คณะ จดั
เปน เครื่องมือ ที่ สําคัญ ชวย ยืนยัน การ วินิจฉัย โรค
Fanconi  anemia โดย ตรวจ จาก lymphocyte ของ
ผูปวย  เพราะ ม ีความ ไว และ ความ จาํเพาะ ของ assay นี้
คอน ขาง สงู ( รอยละ 97) แต ขอเสยี คอื ไม อาจ แยก พาหะ
ของ โรค จาก ประชากร ทั่ว ไป ได จึง จําเปน ตอง ใช วิธีการ
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clone gene ของ โรค นี้ โดย ตรง มา ชวย ใน การ วินิจฉัย
ปจจบุนั พบ วา มี 7 แบบ ซึง่ สามารถ ใช ชวย คาดการณ อาการ
ทาง คลนิกิ ใช วนิจิฉยั โรค กอน คลอด และ ตรวจ พาหะ ของ
โรค ได

การ รักษา Fanconi anemia มัก มุง ไป ที่ ภาวะ ไข
กระดกู ฝอ นอก จาก ให เลอืด ประคบัประคอง แลว ก ็ม ีการ
ใช androgen และ growth factors ( เชน Erythropoi-
etin,  G-CSF,GM-CSF) มา รกัษา ซึง่ ไดผล บาง โดย เฉพาะ
ตอ เมด็ เลอืด แดง และ เกรด็ เลอืด แต การ รกัษา ที ่ยอม รบั วา
ไดผล ที ่สดุ คอื การ ปลกู ถาย ไข กระดกู จาก พีน่อง ที ่มี HLA
ตรงกนั แต หาก หา ผู บรจิาค พีน่อง กนั ไม ได คง ตอง หา จาก
ผู บรจิาค อืน่ (unrelated) หรอื จาก cord blood bank7

การ ปลูก ถาย จะ ไดผล ดี ถา ทํา ใน เด็ก อายุ นอย มี การ ใช
antithymocyte globulin เพือ่ ปองกนั graft failureใช
รงัส ีรกัษา และ cyclophosphamide ขนาด ต่าํ เปน con-
dition  regimens และ ให ยา ปองกัน GVHD เต็ม ที่
ผูปวย ที ่รอด ชวีติ จาก โรค กระดกู ฝอ ยงั คง ม ีความ เสีย่ง ของ
การ เกิด มะเร็ง สูง อยู การ รักษา มะเร็ง ใน โรค Fanconi
anemia  ที่ ดี ที่ สุด คือ การ วินิจฉัย แต เนิ่น ๆ  และ ใช
ศลัยกรรม ผา ตดั ออก ถา ผา ได เพราะ ผล ขาง เคยีง จาก การ
ใช ยา เคม ีบาํบดั และ รงัส ีรกัษา ใน ผูปวย เหลา นี ้ม ีมาก เพราะ
เซลล ใน รางกาย ไว ตอ ฤทธิ์ ยา gene therapy มี ความ
เปน ไป ได สูง สําหรับ ใช รักษา โรค Fanconi anemia ใน
อนาคต

เอกสาร อางอิง
11. D’Andrea AD.  Molecular Pathogenesis of Fanconi

Anemia :  Implications for diagnosis and treatment.
Education program book of American Society of
Hematology   2002 : 58-61.

12. Kupfer GM, Naf D, D’Andrea AD.  Molecular Biology
of Fanconi anemia.  Hematol / Oncol Clin North Am
1997;11 : 1045-60.

13. Butturini A, Gale RP, Verlander PC, et al.  Hematologic
abnormalities in Fanconi anemia.  An international
Fanconi anemia Registry study.   Blood  1994 ; 84 :
 1650-5.

14. Alter BP.   Fanconi anemia and malignancies.  Am J
Hematol   1996 ; 53:99-110.

15. Alter BP.  Fanconi anemia and its variability.  Br J
Hematol   1993; 85:9.

16. Auerbach AD.   Fanconi Anemia diagnosis and the
diepoxybutane (DFB) test.   Exp Hematol 1993; 21:
731-3.

17. Gluckman E, Auerbach AD, Horowitz MM, et al.  Bone
marrow transplantation for Fanconi anemia.  Blood
1995 ; 86 : 1856-62.


