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บทคัดยอ:

 โรคฮีโมโกลบินอีเอฟบารทเปนโรคทางกรรมพันธุที่เกิดจากโรคฮีโมโกลบินเอชรวมกับโรคฮีโมโกลบินอี

หรือรวมกับโรคเบตาธาลัสซีเมีย/ฮีโมโกลบิน อี ผูปวยมักมีอาการโลหิตจางปานกลางรวมกับขนาดเม็ดเลือดแดง

เล็ก ในรายงานนี้เปนผูปวยหญิงไทยอายุ 23 ป มีภาวะโลหิตจางปานกลาง และตองไดรับเลือดเสริมเปนครั้งคราว

มาต้ังแตเด็ก ตรวจรางกายพบวาซีดไมมีดีซานใบหนาและศีรษะไมมีการเปล่ียนแปลงแบบธาลัสซีเมีย ตับไมโต 

ผูปวยไดรับการตัดมามต้ังแตอายุ 16 ปเพราะสงสัยวามีภาวะ hypersplenism ตรวจทางหองปฏิบัติการพบ Hb 

7.0+0.5 g%, MCV 57.4+1.5 fL, MCH 16.5+0.7 pg, NRBC 12.3+12.7/100 WBC, hypochromia 1+, target cell 

3+, anisopoikilocytosis 2+  ตรวจชนิดของฮีโมโกลบินหลายคร้ังดวยวิธ ีHPLC พบฮีโมโกลบินอเีปนสวนประกอบหลัก 

ประมาณรอยละ 77.9-89.0, ฮีโมโกลบินเอฟ รอยละ 0-5.7 ตรวจยีนสเบตาธาลัสซีเมียพบแต homozygous Hb E 

genes จึงใหการวินิจฉัยวาเปนโรคฮีโมโกลบินอีมาตลอดทั้ง ๆ ที่มีอาการซีดมากกวาผูปวยโรคฮีโมโกลบินอีทั่วไป 

ระดับ ferritin สูงถึง 1,030.8+237.8 ng/mL อยางไรก็ตามเนื่องจากสังเกตวาสัดสวนของ Hct / Hb ของผูปวยเปน 

3.428 ซึ่งเขาไดกับของโรคกลุมแอลฟาธาลัสซีเมีย จึงสงตรวจและก็พบวามียีนสแอลฟาธาลัสซีเมีย -1 ชนิด Thai 

deletion และแอลฟาธาลัสซเีมยี -2 จรงิ จงึไดแกการวินจิฉยัใหมวาเปนโรคฮีโมโกลบินอเีอฟบารทซึง่อธบิายอาการ

โลหิตจางปานกลางแบบเม็ดเลือดแดงเล็กที่เปนมาอยางยาวนานของผูปวยไดดีกวา ใหการรักษาดวยการใหเลือด

เปนครั้งคราว ยาขับเหล็ก folic acid การวินิจฉัยท่ีถูกตองในผูปวยรายนี้เปนไปอยางลาชาเพราะผลการตรวจชนิด

ของฮีโมโกลบิน หลายคร้ังก็พบเพียงฮีโมโกลบินอเีปนสวนใหญ ฮโีมโกลบินเอฟเปนสวนนอย แตไมพบฮีโมโกลบิน

บารทเลย ทั้งนี้อาจจะเปนเพราะความไมเสถียรของตัวฮีโมโกลบินบารทเอง หรือมิฉะนั้นก็อาจจะเนื่องจากการที่

สัดสวนของฮีโมโกลบินบารทในโรคฮีโมโกลบินอีเอฟบารทมีคอนขางนอยอยูแลว หรือทั้งสองอยางรวมกันก็ได
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รายงานผู้ป่วย Case Report

*นกัศึกษาแพทย ์มหาวทิยาลยัแพทยศาสตร์แห่งจีน เส่ินหยาง สาธารณรัฐประชาชนจีน

**กลุ่มงานอายรุกรรม โรงพยาบาลมหาราชนครราชสีมา จ.นครราชสีมา 30000



118 เวชสารโรงพยาบาลมหาราชนครราชสีมา ปีท่ี 37 ฉบบัท่ี 2 พฤษภาคม - สิงหาคม 2558

Abstract: The Delayed Diagnosis of Hemoglobin EFBart Disease

  Wattana Insiripong, M.D.*, Somchai Insiripong, M.D.**

  *Medical Student, China Medical University, Shenyang, People’s Republic of China 

  **Department of Medicine, Maharat Nakhon Ratchasima Hospital, Nakhon Ratchasima 30000

  Nakhon Racth Med Bull 2015; 37: 117-21.

 Hemoglobin (Hb) EFBart disease is a genetic disease resulted from the co-inheritance of Hb H disease 

and Hb E disease or beta thalassemia / Hb E disease. The patients usually have moderate anemia with the red 

blood cell microcytosis. In this study, we report a case of 23-year old Thai woman who has moderate anemia 

that has been occasionally treated with blood transfusion since childhood.On the physical examination, she has 

moderate pallor without jaundice, no thalassemic facy, no hepatomegaly. She was splenectomized at 16 years 

of age due to suspected hypersplenism. Blood tests: Hb 7.0+0.5 g%, MCV 57.4+1.5 fL, MCH 16.5+0.7 pg, 

NRBC 12.3+12.7/100 WBC, hypochromia 1+, target cell 3+, anisopoikilocytosis 2+. Hb electrophoresis has 

been performed for many times using HPLC method and shows mainly Hb E, 77.9-89.0 %, and Hb F 0-5.7%. 

Genotype study for beta thalassemia shows only homozygous Hb E genes, no beta thalassemia, therefore she has 

been misdiagnosed as Hb E disease with more severe anemia than usual, with high serum ferritin, 1,030.8+237.8 

ng/mL for a very long time. Nonetheless because her Hct / Hb ratio is noticed to be 3.428 which is consistent 

with that of the alpha-thalassemia diseases, her blood is tested and found to have alpha-thalassemia-1, Thai 

deletion type and alpha-thalassemia-2 genes. Her definite diagnosis is corrected to be Hb EFBart disease that 

more appropriately accounts for moderate, long term microcytic anemia in this patient. She is continually treated 

with occasional blood transfusion, regular chelation and folic acid. In this case, the proper diagnosis has been 

delayed because the Hb electrophoresis always shows only Hb E as a major component with or without small 

amount of Hb F for many times whereas Hb Bart has never been recognized, possibly because of the instability 

of Hb Bart itself or else its very low percentage in Hb EFBart disease or the combination of both. 
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บทนํา

 โรคฮีโมโกลบินอีเอฟบารทเปนโรคโลหิตจาง

ที่ถายทอดทางกรรมพันธุเกิดจากการท่ีโรคฮีโม                          

โกลบินเอชซ่ึงเปนโรค ในกลุมแอลฟาธาลัสซีเมีย

ถายทอดรวมไปกบัโรคฮโีมโกลบนิอ ีหรอื โรคเบตาธาลสั

ซีเมีย/ฮีโมโกลบินอี ฮีโมโกลบินอีเปนความไมปกติ

ชนิดหนึ่งของสายเบตาโกลบิน โดยที่ตําแหนงที่ 26 

กรดอะมโินกลูตามนี ถกูแทนทีด่วยไลซีน เปนฮโีมโกลบิน

ผิดปกติ ชนิดที่พบไดบอยมากในประเทศแถบเอเชีย

ตะวันออกเฉียงใต รวมทั้งประเทศไทยโดยเฉพาะ 

ในเขตภาคอสีานตอนลางพบไดประมาณรอยละ 41.7(1) 

ในโรคฮีโมโกลบินอีเอฟบารทผูปวยจะมีอาการซีด

ปานกลาง เนือ่งจากเมด็เลอืดแดงแตกงาย ความเขมขน

ของฮีโมโกลบินเฉลีย่ประมาณ 8.0+1.3 g%, เมด็เลอืดแดง

มีขนาดเล็ก คา MCV 63+6 fL, เมื่อตรวจวิเคราะห 

ชนดิของฮีโมโกลบินจะพบฮีโมโกลบินอี เปนสวนใหญ 

ประมาณรอยละ 80, ฮีโมโกลบินเอฟประมาณรอยละ 

5.8+3.7 ขณะท่ีฮีโมโกลบินบารทพบไดเพียงเล็กนอย 
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ประมาณรอยละ 5 เทานั้น ถาเทียบกับผูปวยที่มี                     

โรคฮีโมโกลบินอแีท ๆ  ทีม่คีาความเขมขนของฮีโมโกลบิน 

มากกวาคอื 11.4+1.8 g% ขนาดเมด็เลอืดแดงใหญกวา 

หรือ MCV 70+4fL, โดยมีสัดสวนของฮีโมโกลบินอี 

ประมาณรอยละ 87.7+5.9, ฮีโมโกลบินเอฟ 1.8+1.4 

โดยจะไมพบวามีฮีโมโกลบินบารทเลย(2)

 ในรายงานน้ีเปนผูปวยท่ีไดรับการวินิจฉัย  

คลาดเคลือ่นเปนเวลานานกวา 20 ปวาเปนเพยีงโรคฮโีม

โกลบินอ ีทัง้ ๆ  ทีผู่ปวยมอีาการโลหิตจางมากกวาจนถงึ 

กบัตองไดรบัเลอืดหลายครัง้และสญูเสยีมามไปในท่ีสดุ

รายงานผูปวย

 ผูปวยเปนหญิงไทยคูอายุ 23 ปไดรับการ              

วินิจฉัยทางคลินิกวาเปนโรคโลหิตจางจากธาลัสซีเมีย

ชนดิรนุแรงตัง้แตวยัเดก็ ตองไดรบัเลอืดปละหลายครัง้ 

มาตลอด ตรวจรางกายพบวาซีดชัดเจนไมมีดีซาน 

ใบหนาและศีรษะไมมีการเปล่ียนแปลงที่จําเพาะแบบ 

ทีพ่บไดในธาลสัซีเมยี ตบัไมโต ผูปวยไดรบัการตดัมาม 

เมือ่อาย ุ16 ป เพราะสงสยัวาจะมภีาวะ hypersplenism 

และตัดถุงนํ้าดีพรอมนิ่วที่อยูในถุงนํ้าดีเมื่ออายุ 23 ป 

นํ้าหนักปจจุบัน 49 กิโลกรัม สูง 157 เซนติเมตร ดัชนี

มวลกาย 22.6 กก/ม2

 ผลเฉล่ียจากการตรวจเลือดหลายคร้ัง 

Hb7.0+0.5g%, Hct 24.6+1.4%, WBC 9,190+1,102 

/mm3, corrected WBC 8,060+1,491/mm3, MCV 

57.4+1.5fL, MCH 16.5+0.7pg, RDW 29.6+2.8%, 

platelet 398,600+32,720/mm3, NRBC 12.3+12.7/100 

WBC, hypochro-mia 1+, target cell 3+, anisocytosis 

2+, poikilocytosis 1+

 ตรวจชนดิของฮโีมโกลบนิโดยวธิ ีhigh pressure 

liquid chromatography (HPLC), Biorad, VARIANT®

หลายคร้ังพบเพียงฮีโมโกลบินอเีปนหลักระหวางรอยละ 

77.9-89.0 และฮีโมโกลบินเอฟเพียง รอยละ 0-5.7 เทานัน้

 ALT 16 U/L, alkaline phosphatase 81 U/L, 

BUN 11.9 mg%, creatinine 0.6 mg%, direct bilirubin 

0.4 mg%, total bilirubin 2.7 mg%, FBS 84 mg%, 

cholesterol 108 mg%, triglyceride 50 mg%, LDL 61 

mg%, HDL 37 mg%.

 ตรวจยีนสของธาลัสซี เมียสายเบตา                            

ธาลัสซีเมีย พบเพียง homozygous Hb E ไมพบยีนส 

ของเบตาธาลัสซีเมียเลย และพบยีนสของแอลฟา

ธาลัสซีเมีย -1, ชนิด Thai deletion และแอลฟา                   

ธาลัสซีเมีย -2 

 ใหการวินิจฉัยใหมวาเปนโรคฮีโมโกลบินอี-

เอฟบารท ใหการรกัษาดวยการเตมิเลอืดใหเปนครัง้คราว

ใหรบัประทานยาขบัธาตเุหลก็รวมกบัยา folic acid เปน

ประจําทกุวนั และใหคาํแนะนําโอกาสในการถายทอด 

โรคทางพันธกุรรมไมไดตรวจเลือดบิดามารดา หรอื พีน่อง

 

วิจารณ

 ผูปวยรายนี้ไดรับการวินิจฉัยที่คลาดเคลื่อน

เปนเวลานานกวา 20 ปวาเปนเพียงแคโรคฮีโมโกลบินอี 

เทานั้น ทั้ง ๆ ที่มีอาการโลหิตจางรุนแรงกวาผูปวย 

โรคฮีโมโกลบินอีทั่วไป ซึ่งความเขมขนฮีโมโกลบิน 

เฉลี่ยประมาณ 11.4+1.8 g%(2) ในขณะที่ผูปวยของเรา 

มีคาฮีโมโกลบินเฉล่ียประมาณ 7.0+0.5 g% เทาน้ัน 

ประกอบกบัการท่ีตองเตมิเลอืดนาน ๆ  ครัง้ ตองตัดมาม

และยังมีภาวะเหล็กสะสมมากเกินไป ทําใหจําเปน 

ตองหาสาเหตุอื่น ๆ ของภาวะโลหิตจางอยางยาวนาน 

รวมกับเหล็กเกินดวยเสมอ 

 โดยทัว่ไปการตรวจ Hb electrophoresis ในผูปวย 

โรคฮีโมโกลบินอีจะพบฮีโมโกลบินอีเปนสวนใหญ              

อาจจะมีฮโีมโกลบินเอฟแทรกเขามาไดประมาณรอยละ 

5.8-13.4(3) ตรงขามกบัผูปวยโรค beta thalassemia / Hb E 

จะพบฮีโมโกลบินอีและฮีโมโกลบินเอฟในสัดสวน                

ที่ใกลเคียงกัน เชนฮีโมโกลบินอีรอยละ 45-50, และ  

ฮีโมโกลบินเอฟรอยละ 50-55(4) แตก็มีผูปวยสวนนอย 

ในกลุมนี้ที่พบวาสัดสวนของฮีโมโกลบินเอฟอาจจะ 

ลดตํา่ลงไดมากอาจจะเหลือเพยีงรอยละ 3.4+1.5 (พสิยั 

1.8-4.8) เทานั้นโดยคาความเขมขนของฮีโมโกลบิน 



120 เวชสารโรงพยาบาลมหาราชนครราชสีมา ปีท่ี 37 ฉบบัท่ี 2 พฤษภาคม - สิงหาคม 2558

ประมาณ 5.3-12.3 g%(5) ในชวงแรก ๆ จึงเปนไปไดวา 

ผูปวยของเราอาจจะเปนโรค beta thalassemia / Hb E 

ชนดิทีม่สีดัสวนของฮโีมโกลบนิเอฟตํา่เพราะมฮีโีมโก

ลบนิอ ีถงึรอยละ 77.9-89.0, แตมฮีโีมโกลบนิเอฟ เพยีง

รอยละ 0-5.7 แตเมือ่ตรวจหายีนสของเบตาธาลัสซีเมยี

แลวก็ไมพบ จึงสรุปไดวาไมใชโรค beta thalassemia / 

Hb E แนนอน

 เน่ืองจากสัดสวนของ Hematocrit / Hemoglobin 

ของผูปวยรายนี้คือ 24 / 7 = 3.428 เขาไดกับกลุมโรค 

alpha thalassemia(6) ซึ่งสัดสวนดังกลาวมีคาระหวาง 

3.5+0.2 จึงไดสงตรวจหายีนสของแอลฟาธาลัสซีเมีย

ก็พบวา ใหผลบวกทั้งยีนสแอลฟาธาลัสซีเมีย -1 และ

แอลฟา ธาลัสซีเมีย -2 ผูปวยจึงไดรับการวินิจฉัยใหม

อยาง เหมาะสมและถกูตองวาเปนโรค Hb EFBart สวน

โรค Hb AEBart ไมนกึถงึเพราะสัดสวนของฮีโมโกลบินอี 

ในโรค HbAEBart มักจะเปนสวนนอย ประมาณ                

รอยละ 13.0+2.1(2) เทานั้น

 ในการตรวจ Hb electrophoresis ดวยวิธ ีHPLC 

โรค Hb EFBart ควรจะตรวจพบฮโีมโกลบนิบารทดวย 

แตผูปวยของเรากลับตรวจ ไมพบเลยแมจะทําการตรวจ 

ซํา้หลายคร้ังกต็าม การวินจิฉัยจงึคลาดเคล่ือนต้ังแตตน 

และเปนเวลานาน เปนไปไดวารอยละของฮีโมโกลบิน

บารทในโรค Hb EFBart พบคอนขางนอยอยูแลวนั่น 

คือประมาณรอยละ 4.2+1.1(7) เมื่อประกอบกับความ

 ไมเสถียรของตัวฮีโมโกลบินบารทเอง จงึอาจจะเปนเหตุ

ใหการวินิจฉัยโรคในผูปวยรายน้ี คลาดเคล่ือนและ 

ลาชาไดเปนเวลานาน ๆ

 โรค Hb EFBart อาจจะเกิดจากโรคฮีโมโกลบิน 

เอชรวมกับโรคฮีโมโกลบินอี หรือรวมกับโรค beta 

thalassemia / Hb E ก็ได ในกรณีแรกนั้นสัดสวนของ 

ฮโีมโกลบนิอพีบไดประมาณรอยละ 81+1.5(7) ซึง่ผูปวย

ของเราพบรอยละของฮีโมโกลบินอีที่ประมาณ 77.9-

89.0 ซึ่งใกลเคียงกันและใกลเคียงกับรอยละ 87.7+5.9 

ทีพ่บในโรคฮีโมโกลบินอดีวย กย็ิง่ทาํใหการวินจิฉยัโรค 

สับสนและคลาดเคลื่อนไปอีกเปนเวลานาน ๆ

 ภาวะเหล็กเกินอาจจะพบไดในกลุมผูปวย                  

โรคแอลฟาธาลัสซีเมียที่มีอาการโลหิตจางเพียง                   

ปานกลาง แบบโรค Hb H  ไมวาผูปวยรายน้ันจะเคย

ไดรับเลือดบอยหรือไมเคยก็ตาม เพราะผูปวยจะมีการ 

ดูดซึมเหล็กเขาทางลําไสไดมากกวาคนปกติ(8) สวน

ผูปวยโรคฮีโมโกลบินอจีะมีโอกาสพบภาวะเหล็กเกินได

นอยกวาหรอืในทางตรงขามอาจจะพบภาวะโลหติจาง

จากการขาดธาตเุหล็กแทรกซอนไดถงึรอยละ 31.2-77.3(9)

 

สรุป

 รายงานผูปวยหญิงอาย ุ23 ป  ไดรบัการวนิจิฉยั 

ทางคลินกิวาเปนโรคธาลัสซีเมยีไดรบัเลือดเปนคร้ังคราว

มาตัง้แตวยัเดก็ ตรวจชนดิของฮโีมโกลบนิพบเพยีง Hb 

E เปนสวนใหญ จงึไดรบัการวนิจิฉยัคลาดเคลือ่นวาเปน

โรคฮีโมโกลบินอีมานาน แตเนื่องจากโลหิตจางมาก, 

สัดสวนของ Hct / Hb = 3.5 และระดับเหล็กสูงกวา

ปกต ิจงึชวนใหสงสยัวาผูปวยจะมโีรคฮโีมโกลบนิเอช 

ดวยหรอืไม และในทีส่ดุกพ็บวา มจีรงิจงึใหการวนิจิฉยั

ทีถ่กูตองวาเปนโรคฮโีมโกลบนิ-อเีอฟบารทหลงัจากที่

วินิจฉัยผิดมานานกวา 20 ป
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