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บทบรรณาธิการ Editorial

 ธาลัสซีเมีย และ ฮีโมโกลบินผิดปกติ                     

เปนโรคทางกรรมพันธุที่พบไดบอยในประเทศไทย(1)

มอีาการไดหลายระบบมีทัง้ทีม่อีาการมากจนถึงแกชวีติ

ตั้งแตแรกเกิด และไมมีอาการเลย อาการหลักไดแก  

ภาวะโลหติจาง ชนดิ microcytic หรอื คา MCV นอยกวา 

80 femtolit (fL), hypochromic หรือคา MCH ตํ่ากวา 

27 picogram (pg) ซึง่มคีวามรนุแรงแตกตางกนัมากมาย 

แลวแตชนิด ความแตกตางนี้ แตกตางแมแตผูที่มี           

genotype เหมือนกัน กลุมที่มีอาการรุนแรงนอกจาก 

อาการโลหิตจางแลว อาการอื่น ๆ ไดแก ตายต้ังแต 

แรกคลอด ทีร่นุแรงนอยกวานัน้ไดแกเตบิโตชากวาเดก็

ในวัยเดียวกัน กาวเขาสูวัยรุนที่ชากวา ตับมามโต                  

ตาเหลอืง โครงสรางของใบหนาและศรีษะ มกีารเปลีย่น 

แปลงทีม่ลีกัษณะจาํเพาะแบบทีเ่รยีกวา thalassemic facy

ไดแกศรีษะโต หนาแบน ฟนหนาบนยืน่ โหนกแกมสงู 

หนาผากโหนกตองเขารับการเติมเลือดเกือบทุกเดือน 

และในทายทีส่ดุอายสุัน้กวาคนท่ัวไปเพราะมีเหลก็สะสม

มากเกินไป โดยเฉพาะท่ีหัวใจจนเกิดภาวะหัวใจวาย

เสียชีวิต

 เมื่อแพทยพบผูปวยท่ีสงสัยวาจะมีภาวะ              

โลหิตจาง ธาลัสซีเมีย หรือ ฮีโมโกลบินผิดปกติ               

โดยการซักประวัต ิหรอื การตรวจรางกาย หรอื ในราย

ทีส่งสยัวาจะเปนพาหะ เชน มลีกูทีเ่ปนธาลสัซเีมยี หรอื 

ฮโีมโกลบินผดิปกต ิหรอืมพีีน่องเปนโรคกลุมนีอ้ยูแลว 

ตองมกีารสงตรวจ CBC และ hemoglobin eletrophoresis 

เพือ่ชวยในการวินจิฉยั สวนในรายท่ีฝากครรภ จะมกีาร

ตรวจคัดกรองข้ันตนกอน ดวยการตรวจ CBC, single 

tube osmotic fragility test (OF) และ DCIP (Dichloro 

indophenol) precipitation test(2) และ อาจมีการใชคา 

MCV จาก CBC มารวมคัดกรองดวย

 เมื่อสงตรวจ Hb electrophoresis แลว                      

นักเทคนิคการแพทย ก็จะชวยแปลผลการตรวจให 

ทาํใหแพทยสะดวกสบายมากย่ิงข้ึน แตในขณะเดียวกัน

ก็อาจจะขาดความครอบคลุมได เนื่องจากนักเทคนิค 

การแพทยไมม ีโอกาสพบผูปวย ไมทราบประวตัผิูปวย 

โดยเฉพาะประวัตกิารเติมเลือดมากอน ทาํใหการแปลผล

ซึ่งบางสวนจะตองอิงไปกับอายุผูปวย ประวัติการ            

เติมเลือด อาการและอาการแสดงของผูปวย มีความ

แมนยําไมเต็มที ่เชน ถาผูปวยไดรบัเลือดมากอนภายใน 

3 เดือน การสงตรวจ Hb electrophoresis อาจจะเปน

ผลของเลือด ผูปวยและเลือดที่ไดรับมาผสมกันก็ได

 ฮโีมโกลบนิ เปนโปรตนีหลกัทีพ่บในเมด็เลอืดแดง 

ประกอบดวยสวนของฮีม (heme) ซึ่งเกิดจากโมเลกุล 

ของเหลก็รวมตวักับสารประกอบ porphyrin เรยีงเปน 
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วงรอบโมเลกุลของเหล็กชนิด ferrous และกลุมสาย

ของกรดอะมิโน 2 คูสาย หรือ  4 สาย ซึ่งโดยปกติจะ

เปนสายคูเหมือนของ α (alpha) globin chain 1 คู และ

ของสาย non-alpha globin chain 1 คู โดยสมาชิกของ

สายกลุม non-alpha globin chain ไดแกสาย β (beta), 

γ (gamma) และ δ (delta) 

 สาย alpha globin chain จะประกอบดวย

กรดอะมิโนเรียงตัวกัน 141 ตัว ควบคุมการสรางดวย 

alpha globin genes ทั้งหมด 4 ตําแหนง (loci) ตั้งอยู

บน chromosome หมายเลข 16 

 สวนสาย beta globin chain มีกรดอะมิโน                        

146 ตวั ควบคมุการสรางดวย beta globin genes ทัง้หมด 

2 ตําแหนง ตั้งอยูบน chromosome หมายเลข 11 สวน 

ตาํแหนงของยีนสทีค่วบคมุการสรางสาย แกมมา และ 

เดลตาก็อยูใกลชิดกับตําแหนงของยีนส ของสายเบตา 

รวมกันเปน non-alpha globin genes complex

 หลักการรวมกลุมของสาย globin chain                   

(formation of globin chains) ใหเปน hemoglobin             

ชนิดตาง ๆ

 ก. α globin 2 สาย + non α globin 2 สาย 

(dimer) เชน α
2
β

2
 เรียกวา Hb A (adult), α

2
γ

2
เรียกวา 

Hb F (fetal), α
2
δ

2
 เรียกวา Hb A

2
 

 ข. non α globin 2 สาย+non α globin 2 สาย

ที่เหมือนกัน เรียกวารวมกันเองเปน tetramer ซึ่งเปน

ความสามารถเฉพาะของกลุม non α globin เทานั้น 

ไดแก β
4
 เรียกวา Hb H, γ

4
 เรียกวา Hb Bart โดยที่สาย

กลุม α globin ไมสามารถทําแบบนี้ได

 ธาลัสซีเมีย เปนกลุมโรคทางโลหิต ที่เกิดจาก 

ความผิดปกติของยีนส ทาํใหสรางสาย globin chain ได

นอยลง (quantitative defect) สวนฮีโมโกลบินผิดปกติ 

(hemoglobinopathy) เปนโรคที่เกิดจากการสรางสาย 

globin chain ที่ผิดปกติ (quantitative defect) เชน กรด  

อะมโินผิด แมเพยีงตาํแหนงเดียวกอ็าจจะกอความผดิปกติ

ใหแกผูปวยไดอยางมากมาย ไมวาปรมิาณ ของสายโกลบิน

นั้นๆ จะลดลงดวยหรือไมก็ได

 ธาลสัซีเมยีแบงไดเปน 2 ชนดิใหญ ๆ  ตามการ 

ขาดหรอืลดลงของสาย globin นัน้ ไดแก α thalassemia 

ผูปวยจะสรางสาย alpha globin ไดนอยลง ดังนั้นสาย 

non-alpha ไดแก β, γ หรือ δ globin ที่ไมมีคูสาย α    

มาจบัคู จงึรวมตวักนัเองเปน tetramer ทีพ่บบอยไดแก 

β
4
 เรียกวา Hb H สาย γ รวมตัวกันเองเปน γ

4
 เรียกวา 

Hb Bart สวนสาย δ ซึ่งมีนอยมาก จึงไมพบวามีการ

รวมตัวกันเอง

 อีกชนิดไดแก β thalassemia ผูปวยสรางสาย 

β ไดนอยลง ยีนสคอมเพล็กซของกลุม non-alpha

จึงสรางสาย γ และ δ ขึ้นมาชดเชยสาย β globin 

ที่ลดลงไป ทําใหมี Hb F (α
2
γ

2
) และ Hb A

2
 (α

2
δ

2
)           

เพ่ิมข้ึน สวนสาย α ที่มากเกินไป โดยธรรมชาติ                    

จะไมสามารถจับกันเองได แตจะตกตะกอนอยูใน             

เม็ดเลือดแดงตัวออน ทําใหเม็ดเลือดแดงตายตั้งแตอยู

ในไขกระดูกไมสามารถเจริญเปนเมด็เลอืดแดงแกออก

มานอกไขกระดกูได เรยีกวา ineffective erythropoiesis 

ทําใหผูปวย homozygous beta thalassemia หรือ beta 

thalassemia / hemoglobin E นอกจากจะมีภาวะโลหิต

จางจากการม ีภาวะ chronic hemolysis แลว ยงัมสีวนที่

โลหิตจางจาก ineffective erythropoiesis สมทบรวมดวย 

 การตั้งช่ือ ฮีโมโกลบิน ชนิดตาง ๆ

 1. ตั้งตามธรรมชาติ ไดแก Hb A หรือ adult 

hemoglobin เพราะพบในผูใหญ, ตอมาเมือ่มีการตรวจ 

ละเอียดขึ้น จึงพบ Hb A
2
 ใน adult เชนกัน, สวน Hb F 

หรือ fetal hemoglobin เพราะวาพบมากในทารก              

แรกเกิด หรือ fetus

 2. ตัง้ช่ือตามลาํดบัอกัษรตัวพิมพใหญในภาษา 

อังกฤษ จาก A ไลไปเรื่อยจนถึง Q ยกเวนตัวอักษร B 

(เพราะ B สงวนไวเรียกช่ือเลนของ beta globin genes 

วา HBB) เชน Hb C, Hb D, Hb E ฯลฯ จนเมื่อถึงอักษร 

Q กลุมผูเชี่ยวชาญท้ังหลายไดตกลงรวมกันวาจะหยุด

เพยีงแคนี ้เพราะยังจะมี Hb อกีมากมายหลายรอยชนิด

ที่รอการคนพบในอนาคต เกรงวาตัวอักษรจะมีไมพอ

ใหใช
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 3. ตัง้ชือ่ตามสถานทีท่ีค่นพบ หรอืทีท่ีท่าํวจิยั 

หรือ ชื่อเมืองที่พบผูปวยคนแรก เชน Hb Bart หรือ

ชื่อเต็มคือ Hb Bartholomew ตั้งตามช่ือโรงพยาบาล

ที่คนพบคือ Saint Bartholomew Hospital ในสหราช

อาณาจักร, Hb Constant-Spring ตั้งตามชื่อเมืองที่พบ

ผูปวยของ ประเทศจาไมกา ในอเมรกิากลาง, สวนทีพ่บ

ในประเทศไทยมีมากมาย เชน Hb มหิดล, Hb สยาม, 

Hb ปากเซ, Hb ตาก, Hb สวนดอก, Hb อานนัทราช, Hb 

ศิริราช, Hb ปากนํ้าโพ และเมืองใกลเคียงกับประเทศ

ของเรา เชน Hb กวางสี, Hb ปากเซ ฯลฯ ดวยวิธีตั้ง

ชือ่แบบนี ้หามตัง้หมายเลขตอหลงั เชน Hb สวนดอก
2 

เพราะ เกรงวาจะทําใหสับสนกับ Hb A
2

 4. ตัง้ชือ่ผสมระหวางตัวอกัษรพิมพใหญกบั 

สถานที่ที่พบผูปวยครั้งแรก หรือ ที่ทําการวิจัย เพราะ 

เมื่อตรวจ Hb electrophoresis แลวพบวามี Hb band 

ใหมวิ่งทับ band ของ Hb เดิมที่มีชื่อน้ัน ๆ อยูแลว 

แตเม่ือตรวจวิเคราะหรายละเอียดแลว พบวาแตกตาง 

ไปจากของเดิม จึงตั้งชื่อตามตัวอักษรของ Hb ที่มัน

วิ่งทับ ตามดวยช่ือสถานท่ี เชน Hb J โคราช, Hb J 

บางกอก, Hb J Baltimore, Hb J Toronto, Hb J Broussais, 

Hb J Meerut, Hb J Mexico, Hb J Iran, Hb J Tongariki 

เปนตน

 5. ตัง้ชือ่ตามคุณสมบัตเิฉพาะของฮีโมโกลบิน

ชนิดนั้น ๆ เชน Hb S หรือ sickle (เคียว) เพราะเม็ด 

เลอืดแดงของผูปวยทีม่ ีHb S มรีปูรางคลายเคยีว ไมได

เปนรูปโดนัทแบบเม็ดเลือดแดงท่ัวไป, Hb M เพราะ

โมเลกุลของเหล็กในฮีโมโกลบินชนิดนี้อยูในรูป          

ferric compound (Fe3+) ไมใช ferrous compound (Fe2+) 

แบบฮีโมโกลบินชนิดอ่ืน ๆ ทั่วไป เมื่อรวมกับสาย 

โกลบินทั้งหลาย ก็กลายเปน methemoglobin ไมใช 

oxyhemoglobin ทําใหจับกับโมเลกุลออกซิเจนไมได 

ผูปวยจึงมีอาการ central cyanosis ตั้งแตแรกเกิด เชน 

Hb M Hyde Park, Hb M Saskatoon หรอื Hb M Iwate(3) 

 ปจจุบันมี Hb ชนิดตาง ๆ ที่พบแลว และ                 

ไดลงทะเบียนเปนหลักฐานไวประมาณ 800 ชนิด(4)  

และหลายชนิดก็พบไดในประเทศไทย บางชนิดก็พบ

ไดเปนครัง้แรกในประเทศไทยโดยคณะแพทยชาวไทยเอง

จึงมีชื่อเปนภาษาไทยมากมาย เชน Hb อนันทราช, 

Hb ตาก, Hb มหิดล, Hb เจ โคราช, Hb นครราชสีมา(5) 

เปนตน นบัไดวาประเทศไทยเปนดนิแดนทีอ่ดุมไปดวย 

Hb ชนิดตาง ๆ จํานวนมาก ประกอบกับมีผูเชี่ยวชาญ 

มากมายชวยกันตรวจ เลยมี Hb ทั้งท่ีคนพบแลว และ 

เชื่อวายังมีเหลือรอการคนพบในอนาคต อีกมากมาย

 การตรวจชนิดของ Hb อาศยัหลกัการเคล่ือนท่ี

ของ Hb ชนิดตาง ๆ บนสนามไฟฟา หรือเคลื่อนตาม 

ประจุที่ตางกัน จึงเคลื่อนที่ดวยความเร็วที่ไมเทากัน 

ทําไดหลายวิธี เชน cellulose acetate electrophoresis 

(CAE), high performance liquid chromatography 

(HPLC), capillary zone electrophoresis (CZE) แตละ

วิธี Hb band จะวิ่งดวยความเร็วที่ตางกัน ทําใหทราบ

ไดวา ผูปวยมี band ของ Hb อะไรบาง อยางละรอยละ

เทาใด จากชนิดตาง ๆ ของ Hb และรอยละของมัน 

จึงจะนํามา เพื่อประกอบการวินิจฉัย thalassemia           

และ Hemoglobin ผิดปกติ ชนิดตาง ๆ

 ในฮีโมโกลบินชนิดตาง ๆ ตอง มีสาย alpha 

globin 2 สาย และ non-alpha อกี 2 สาย หรอื non-alpha 

ทั้ง 4 สายเหมือนกัน การจําสวนประกอบน้ีได จะชวย

ใหเขาใจการแปลผลของ Hb electrophoresis ไดดี

ยิง่ข้ึน Hb ทัง้ปกติ และ ผดิปกต ิทีพ่บบอยในประเทศไทย

ไดแก Hb A(α
2
β

2
), Hb A

2
 (α

2
δ

2
), Hb F (α

2
γ

2
),                        

Hb Bart (γ
4
), Hb H (β

4
), Hb E (α

2
β

2

26gluเlys), Hb 

Constant-Spring (α
2
β

2
 with elongation of globin)

 ในผูใหญปกติ ผลการตรวจ Hb electrophoresis 

จะไดเปน Hb A
2
 และ Hb A สวนใหญเปน Hb A สวน

ปริมาณของ Hb A
2
 พบประมาณ รอยละ 2.5 บางราย 

อาจจะมี Hb F ไดบาง แตคานอยกวารอยละ 1 เสมอ

 สวนในทารกแรกเกิด จะม ีHb F เปนจาํนวนมาก

เพราะตอนอยูในครรภมารดา ทารกตองไดรบัออกซิเจน 

มาจากเลือดมารดาเพียงแหลงเดยีวเทานัน้ จงึตองอาศัย 

Hb F ซึง่ม ีO
2
 affinity มากกวา Hb A จงึแยงชงิออกซเิจน 
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จากเลือดของมารดาไดดีแตการปลดปลอยออกซิเจน 

ใหแก เนือ้เยือ่ตาง ๆ  กพ็ลอยนอยไปดวย ดงันัน้ออกซเิจน 

จึงไมเพียงพอกับความตองการของรางกายของทารก 

ทารกเลยตองสราง Hb เปนจํานวนมากข้ึนมาชดเชย 

คา normal Hb concentration ของทารกจึงตองมากกวา 

ของผูใหญเปนธรรมดา พอหลังคลอดรางกายทารก 

สัมผัสกับอากาศ ที่มีออกซิเจนจํานวนมากโดยตรง 

จึงหยุดการสราง Hb F ทันทีและเร่ิมตนสราง Hb A          

แตการสรางเมด็เลอืดแดงชากวาการทาํลายผลจงึทาํให

ทารกแรกเกิดจงึมกัม ีphysiologic anemia ไดในชวง 1-3 

เดือนแรกของชวีติ จนกวาจะมกีารทาํลายเมด็เลือดแดงเกา

ทีม่ ีHb F หมด อยางนอยก็ตามอายุขยัของเม็ดเลือดแดง

ไดแก 120 วัน ผลการตรวจ Hb electropho-resis                      

จึงจะกลับมาเปนเหมือนของผูใหญ และเน่ืองจาก        

หลังคลอดใหม ๆ  ก็อาจจะยังมีการสราง เม็ดเลือดแดง  

ทีม่ ีHb F อยูบาง ดงันัน้เพือ่ความแมนยาํ และความมัน่ใจ

ในการแปลผล ควรรอใหทารกอายุได 1 ปขึน้ไปจงึคอย 

ทําการตรวจ Hb electrophoresis

 การที่ α globin genes มี 4 loci บน 1                       

chromosome ซึ่งมี 2 chromatid (αα/αα) ถาพิจารณา

เพียง 1 chromatid ถาเนื้อยีนสแหวงหายไป (deletion) 

ทัง้ 2 loci เรยีกวา alpha thalassemia-1 genes หรอืบางที

เรยีกวา alpha(0)-thalassemia genes (--) ถาเนือ้ยนีสแหวง

หายไปเพียง 1 ใน 2 loci ก็เรียกวา alpha-thalassemia-2 

genes หรือ บางทีเรียกวา alpha (+)-thalassemia (-α)  

การทีเ่รยีก 1 หรอื 2 นีเ้รยีกตามลาํดบัการคนพบ เพราะ

ในการพบครั้งแรก ยอมพบชนิดที่รุนแรงกวาเสมอ        

ตอเมือ่มวีธิกีารตรวจทีด่กีวา ละเอยีดกวา จงึไดพบชนิด

ที่รุนแรงนอยกวา เรียกยีนสชนิดที่รุนแรงกวา วาเปน

alpha thalassemia-1 genes เชน Southeast Asian 

deletion genes ซึ่งพบประมาณรอยละ 90 กวาของ

คนไทยที่มี alpha-thalas-semia-1 genes สวนนอยเปน 

Thai deletion genes แลวเรียกอยางหลังวาเปน alpha 

thalassemia-2 genes ทีพ่บบอยในคนไทยไดแก -3.7 kb 

และ -4.2 kb deletion genes 

 ภาวะ homozygous alpha-thalassemia-1 หรอื 

alpha-thalassemia-1 disease (--/--) จะไมมีสาย alpha 

globin เลยกอใหเกิดอาการโลหิตจางอยางรุนแรง        

สวนใหญจะตายคลอด (stillbirth) จากการท่ีซีดมาก 

ทําใหหัวใจลมเหลว เกิดของเหลวคั่ง และสะสมตาม

ชองตาง ๆ  ทัว่รางกาย ไมวาจะเปน pleural, pericardial, 

peritoneal cavities และสะสมท่ี soft tissues ตาง ๆ  ดวย 

จึงพบตับโตจนไมสามารถสราง albumin ได จึงซ้ําเติม

ภาวะบวมทัว่ตวั และรกก็บวมหนักกวาปกติ ในมารดา

ที่ตั้งครรภทารกชนิดนี้ก็อาจจะพบภาวะแฝดนํ้า              

(polyhydramnios) หรอื มภีาวะพษิแหงครรภ มากกวา 

คนที่ตั้งครรภทารกปกติ ภาวะบวมทั่วตัว (anasarca) 

ของทารก โลหิตจาง และตายคลอดเชนนี้เรียกวา           

hydrops fetalis ถาตรวจ Hb typing จะพบ Hb Bart 

เปนหลัก บางครั้งจึงเรียกทารกพวกนี้วา Hb Bart 

hydrops fetalis หรือ erythroblastosis fetalis ในการ 

วิเคราะหทารกท่ีเปน hydrops fetalis ในประเทศจีน

ตอนใต ไตหวัน และในประเทศไทย พบวาสาเหตุที่ 

พบบอยท่ีสุด คือ homozygous alpha-thalassemia-1 

หรือ Hb Bart hydrops fetalis นีเ่อง(6-8) สวนใหญภาวะนี้

มักจะวินิจฉัยไดดวยความบังเอิญจากการตรวจครรภ

ดวย ultrasound เพื่อดูภาวะตาง ๆ ของการตั้งครรภ

แลวพบวา ขนาดมดลูกใหญกวาอายุครรภ ทารกบวมน้ํา 

ทองโตมาก จนกอดอกไมได ถาเอ็กซเรยธรรมดาก็จะ

เห็นทารกอยูในทาท่ีเรียกวา Buddha position หรือ 

พระพุทธรูปปางหามญาติ หนังศีรษะทารกจะบวมนํ้า 

จนหนา ถาหนามากกวา 5 มม. ก็ถือวามีความสําคัญ 

ถาตรวจ ultrasound จะพบชองวางรอบ ๆ  กะโหลกศรีษะ 

เรียกวา Buddha sign 

 ภาวะ double heterozygous ระหวาง alpha-    

thalassemia-1 และ alpha-thalassemia-2 (--/-α)                 

ผูปวยกลุมนี้สามารถสรางสาย α globin ไดบางเพียง

หนึง่ในส่ี ของท่ีควรจะมี สาย beta globin จงึจบักนัเอง

เปน Hb H และ gamma globin จับกันเองเปน Hb Bart 

ซึง่คอนขางไมเสถยีร ทาํใหเมด็เลอืดแตกงาย เกดิภาวะ 
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chronic hemolytic anemia ขนาดปานกลางตั้งแตแรก

เกดิ บางรายอาจจะตองการเลอืดเปนครัง้คราวในชวงที่

ม ีhemolytic crisis จากการมีภาวะ oxidation เน่ืองจาก 

มไีขสงู หรอืตองการเติมเลือดถ่ีขึน้ เมือ่อายุมากข้ึน เมือ่

ตรวจ Hb electrophoresis จะพบ Hb A, A
2
 และ Hb H 

+ Hb Bart จึงเรียกโรคนี้วา Hb H disease

 สวนภาวะ double heterozygous ระหวาง 

alpha-thalassemia-1 และ Hb Constant-Spring (CS) 

(--/-CS) หรือ Hb Pakse (--/-PS) ก็ตาม ทั้งยีนสของ 

Hb CS และของ Hb PS จะทําตัวเหมือนเปนยีนสของ 

alpha-thalassemia-2 ทาํใหเกดิภาวะ chronic hemolytic 

anemia เชนเดยีวกนั เรยีกโรคกลุมน้ีวา non-deletional 

Hb H disease ซึง่อาการมกัรนุแรงกวาโรค Hb H ธรรมดา 

ที่เกิดจากการขาดหายไปของเนื้อยีนส (deletional Hb 

H disease) เชน ซีดมากกวา อาการพบไดในอายุที่นอย

กวา reticulocyte count มากกวา คา MCV จึงสูงกวา 

โรค non-deletional Hb H disease ก็มี hemolytic crisis 

จากการมีภาวะ oxidation เนื่องจากมีไขสูงไดเหมือน

กัน เม่ือตรวจเลือดจะพบ Hb A, A
2
 CS และ Hb H + 

Hb Bart จงึเรียกโรคน้ีวา Hb H-CS disease สวนจะเปน 

Hb PS หรอืไม ตองตรวจละเอยีดเพิม่เตมิ แตไมมคีวาม

แตกตาง ในทางคลินกิ คา Hb concentration เฉลีย่ เทียบ

ระหวาง โรค Hb H ธรรมดา, Hb H-CS และ Hb H-PS 

คือ 8.5+1.2, 7.1+2.3 และ 8.3+1.1 g% ตามลําดับ(9) 

 สวนผูที่มีภาวะ heterozygous ของ alpha-

thalasse-mia-1 (--/αα) หรอื alpha-thalassemia-1 trait 

หรอื alpha-thalassemia-1 carrier และ homozygous ของ 

alpha-thalassemia-2 (-α/-α) หรอื alpha-thalassemia-2 

disease อาจจะมีเพียงขนาด MCV ตํ่ากวา 80 fL

ในผูปวยสวนใหญเทานั้น ไมมีภาวะโลหิตจาง เรียกวา 

thalassemia minor มักใหผลบวกตอการตรวจความ

เปราะของเม็ดเลือดแดง (OF test) ในการคัดกรอง

มารดาที่มาฝากครรภ เมื่อตรวจ Hb typing ก็พบเพียง 

Hb A และ A
2
 เหมือนคนปกติ ในบางรายอาจจะพบ

รอยละของ Hb A
2
 นอยกวา 2.5 % ซึ่งถาผูปวยมี Hb 

concentration ปกต ิแต MCV ตํา่กวา 80 fL หรอื MCH 

ตํ่ากวา 27 pg หรือ OF test ใหผลบวก ก็ควรตรวจ Hb 

typing ถาคา Hb A
2
 มากกวา รอยละ 3.5-4 ก็แปลวา 

เปน beta thalassemia trait แตถารอยละของ Hb A
2 

ปกติก็ตองตรวจ PCR for alpha thalassemia-1 ตอไป

 สวนผูที่มีภาวะ heterozygous ของ alpha-   

thalassemia-2 หรือ alpha-thalassemia-2 trait หรือ 

alpha-thalassemia-2 carrier ผูปวยก็ไมมีโลหิตจาง 

ขนาดของเม็ดเลือดแดง หรือ MCV อาจจะปกติ หรือ

ตํ่ากวาปกติก็ได รวมทั้ง MCH อาจจะปกติ หรือตํ่าเล็ก

นอยก็ได เรียกวา thalassemia minima(10)

 ยีนสที่ควบคุมการสรางสาย beta globin                  

มเีพยีงคูเดยีว ผูปวยทีเ่ปน double heterozygous ระหวาง 

β thalassemia trait กับ Hb E trait เรียกโรคนี้วา beta 

thalassemia/hemoglobin E ซึ่งเปนธาลัสซีเมียชนิด 

รุนแรงที่พบบอยที่สุดในผูปวยผูใหญของไทย ผูปวย 

มักมีอาการโลหิตจาง ตับมามโต ซึ่งอาการสามารถ 

แตกตางกนัไดแลวแตบคุคล ขึน้กบัหลายปจจยั รวมทัง้ 

ตวัยนีสของ β thalassemia เองดวย วาเปน β0 หรอืเปน 

β+ ถาเปนกรณแีรก การตรวจ Hb electrophoresis จะพบ 

เพียง Hb E ครึ่งหน่ึง กับ Hb F อีกคร่ึงหน่ึงเทานั้น 

เพราะไมสามารถสรางสาย β globin chain ปกติได จึง

ตรวจไมพบ Hb A เลย ยนีสใกลเคยีงซ่ึงอยูใน non-alpha 

globin genes complex เดียวกัน จึงสรางสาย γ และ δ 

globin ขึ้นมาชดเชย จึงพบ Hb F (α
2
γ

2
) และ Hb A

2 

(α
2
δ

2
) เพิม่ขึน้ สวนผูทีม่ยีนีส β+ thalassemia จะยงัคง

สรางสาย beta globin ไดบางบางสวน จึงตรวจพบ      

Hb A ไดจํานวนหนึ่ง 

 สวนผูที่เปน homozygous beta thalassemia 

หรือ beta thalassemia disease นับเปน thalassemia 

major ชนิดหน่ึงในประเทศไทย ผูปวยจะมีอาการซีด

ชดัเจน ตัง้แตหลังขวบแรกของชวีติเปนตนมา ตวัเหลอืง 

ตบั มามโต เจริญเตบิโตชา อาจจะตองเติมเลือดทุกเดือน 

เพื่อใหเจริญเติบโตไดบาง พอโตมาเปนผูใหญ เมื่อ              

สงตรวจ Hb electrophoresis ถาเปน β0 thalassemia 
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จะพบเพยีง Hb A
2
 (α

2
δ

2
) ประมาณรอยละ 2-5 และ Hb 

F (α
2
γ

2
) ประมาณรอยละ 95-98 เทานั้น แตถาเปน β+ 

thalassemia จึงจะพบ Hb A (α
2
δ

2
) รวมดวยประมาณ

รอยละ 10-30 สวน Hb A2 ยงัคงพบไดประมาณรอยละ

2-5 เทาเดิม สวน Hb F ลดลงเหลือประมาณรอยละ 

70-90(11) 

 ผลการตรวจ Hb electrophoresis ในผูใหญปกติ 

จะไดผลเปน Hb A
2
A โดยพบ Hb A

2
 ประมาณรอยละ

2.5-3.5 % ถา Hb A
2
 >3.5 % แสดงวาเปน β thalassemia 

trait คานี้ใชไดทั้งในคนทั่วไป และในหญิงตั้งครรภ(12) 

ยกเวนชาวตะวันตก ที่พบวาหญิงตั้งครรภบางราย 

สามารถมี Hb A
2
 > 3.5 % โดยท่ีไมไดเปนโรค thalassemia

trait แตอยางใด(13) ในผูที่มี beta thalassemia trait ถา

มี alpha-thalassemia-1 trait สมทบดวยสัดสวนของ   

Hb A
2
 จะลดลงไดบางเลก็นอย แตกย็งัคงสงูกวาคาของคน

ปกติเปนสวนใหญ นั่นคือเฉล่ียจาก 6.1 % เหลือเปน 

5.3 %(14) ดงัน้ันเม่ือทาํ Hb electrophoresis แลวพบเปน

Hb A
2
A และ Hb A

2
 > 3.5 % แลวสรปุวาเปนเพยีง beta 

thalassemia trait นัน้ ตองไมลมืวาผูปวยอาจจะม ีalpha 

thalassemia-1 แฝงรวมดวยก็ได

 ในทาํนองเดยีวกนั ถาผูทีเ่ปน beta thalassemia 

trait มีโรคโลหิตจางจากการขาดธาตุเหล็กรวมดวย 

สัดสวนของ Hb A2 จะลดลงไดบางเชนกัน เหลือ 

ประมาณรอยละ 3.8-7.0 หรอืเฉล่ีย 5.4+0.86 % เมือ่ให 

การรักษาดวยเหล็กเพียงพอแลว สัดสวนของ Hb A
2   

จะขยับเพิ่มเปน 5.8+0.87 %(15) แตก็มีผูปวยบางราย     

ที่มีคารอยละของ Hb A
2
 เทาคนปกติ ดังน้ันถาพบ

ผูปวยเปน iron deficiency anemia ตั้งแตตน จึงไมได 

ตัดสิทธิ์ผูปวยวาจะไมสามารถเปน beta thalassemia 

trait ได(16) ผูปวยกลุมนี้ตองใหการรักษาดวยการใหยา

เขาธาตุเหล็ก ตอเมือ่หายจากอาการซีดแลวคอยตรวจซ้ํา 

ถาผูปวยเปน beta thalassemia trait อยูเดิม รอยละ

ของ Hb A2 จึงจะมากกวารอยละ 3.5 ใหเห็น

 ในทางตรงขาม การตรวจได Hb A2A ในผูใหญ 

ถารอยละของ Hb A2 ลดลงเล็กนอย รวมกับคา MCV ที่

ตํา่กวา 80 fL กช็วนใหสงสยัวา จะม ีalpha thalassemia 

1 แฝงได กลาวคือ Hb A
2
 สามารถลดลงไดเล็กนอย 

จากรอยละ 2.54 + 0.5 ในคนปกติ เปนรอยละ 2.07 + 

0.6 ในกลุมผูที่มี alpha thalassemia 1 แฝง(17) อยางไร

ก็ตาม การวินิจฉัย alpha thalassemia 1 แฝงท่ีถูกตอง 

และเหมาะสม คงตองใชการตรวจยีนสโดยตรงดีกวา 

เชน วิธี PCR

 ผูทีม่ ีalpha thalassemia-1(18) แฝงกม็สีทิธ์ิทีจ่ะ

เปน iron deficiency anemia รวมดวยไดเชนเดียวกับ

คนปกติ ซึ่งผูที่มี alpha thalassemia-1 แฝง ไมวาจะมี

หรือไมมโีลหติจางจากการขาดธาตุเหล็กรวมดวยหรือ

ไมกต็าม ผลการตรวจ Hb electrophoresis จะบอกอะไร

ไมไดเลย ยิง่กวานัน้ การตรวจพบโลหติจางจากการขาด

ธาตุเหล็ก ตั้งแตตน เชน พบวาผูฝากครรภมีคา MCV 

ตํ่ารวมกับ ferritin ตํ่า serum iron ตํ่า แต TIBC ขึ้น 

กอ็าจจะทําใหแพทยชะลาใจไดวาคา MCV ทีต่ํา่ในราย

นั้น ๆ เกิดเพราะการขาดธาตุเหล็กนี่เอง อาจจะทําให

ละเลยตอการตรวจหา alpha-thalassemia-1 แฝงตอไป

 ในกรณีตรวจ Hb electrophoresis ดวยวิธี 

HPLC จะทําให band ของ Hb A
2
 วิ่งทับกับ band ของ 

Hb E นักเทคนิคการแพทยจะแยก Hb ทั้งสองชนิดนี้

ออกจากกนัอยางงาย ๆ  โดยการดรูอยละเปนหลกั กลาว

คอื ถานอยกวารอยละ 10 กถ็อืวาเปน Hb A
2
 ถามากกวา 

รอยละ 10 ก็เรียกวา Hb E และถาคาอยูระหวางรอยละ 

10-50 ก็แปลวาเปน Hb E trait ถามากกวารอยละ 80  

ก็แปลวา เปน Hb E disease 

 ในผูปวย Hb E disease นอกจากจะตรวจพบ 

Hb E เปนสวนใหญแลวอาจจะพบม ีHb F เพ่ิมมากกวา

รอยละ 1 ไดบาง เชน อาจจะขึน้ไดถงึรอยละ 13.4 ในผูปวย 

ผูใหญ(19) สวนในผูปวยเด็ก อาจจะพบมากกวาน้ีก็ได  

ในรายที่มี Hb F มากเชนนี้ อาจจะตองตรวจยืนยันวา 

เปน Hb E disease จริง ๆ ไมใชโรค beta thalassemia/ 

Hb E ซึ่งมักมีอาการทางคลินิกที่รุนแรงกวา ไมวาจะ

โลหิตที่จางรุนแรงกวา ตับมามโตมากกวา ดวยการ                         

สงตรวจ PCR for beta thalassemia ถาใหผลบวกกแ็ปล
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วา ผูปวยเปน beta thalassemia / Hb E จริง ไมใช Hb E 

disease

 ในทางตรงขาม ผูปวยทีเ่ปน beta thalassemia 

/ Hb E เม่ือตรวจ Hb electrophoresis จะไดผลเปน Hb 

E และ Hb F อยางละคร่ึงโดยประมาณเปนหลัก สวน

จะมี Hb A ดวยหรือไมก็ขึ้นอยูกับวาผูปวยเปน beta 

zero หรือเปน beta plus ถาเปน beta plus ก็จะพบ Hb 

A รวมดวยได และอกีอยางทีจ่ะตองระวงัคอืผูปวย เปน 

beta zero ก็จริง แตไดรับเลือดคนปกติที่เปน Hb A
2
A 

มากอน ดังนั้นการแปลผลผูปวยที่มี Hb E และ Hb F 

จงึตองแปลรวมกับอาการของผูปวยเสมอ ในรายทีเ่ปน 

beta thalassemia / Hb E อาการโลหิตจางมีความรุนแรง

ไดแตกตางกนัในผูปวยแตละราย ตัง้แตไมมอีาการเลย 

จนถงึอาการรนุแรงถงึขัน้ตองใหเลือดทกุเดือนกไ็ด โดย

คา Hb concentration จะอยูระหวาง 4.2 ถึง 12.6 g%(20) 

สวนใหญผูปวยจะมีโลหิตจางมาก แตสวนนอย อาจจะ

มี Hb concentration ไดถึง 12 g% ก็มี และรอยละของ 

Hb F พบไดระหวาง 10 ถึง 80 %(21) รายที่รอยละของ 

Hb F สูงไมมากนี้ จะพบไดในผูที่มี alpha thalassemia 

แฝงรวมดวย หรือสูงอายุ หรือความสามารถในการ

สรางสาย gamma G ไดนอยกวาปกต ิจงึอาจกลาวไดวา 

ระหวาง homozygous Hb E หรือ Hb E disease และ 

beta thalassemia / Hb E ปริมาณของ Hb F ในบางคร้ัง

กไ็มชวยในการแยก ถาจาํเปนกต็องตรวจ PCR for beta 

thalassemia เพิ่มเติม และในทั้ง 2 กรณี กอ็าจจะมยีนีส 

alpha thalassemia-1 แฝงอยูดวยไดทัง้คู โดยไมมีอาการ

แสดงใด ๆ จะเตือน ใหทราบได 

 ในประเทศไทย เคยมีรายงานผูปวย beta 

thalas-semia / Hb E ที่มีสัดสวนของ Hb F ตํ่ามาก 

ประมาณรอยละ 1.8-4.8 หรือ เฉล่ีย 3.4 + 1.5 % โดย 

beta thalas-semia genes สวนใหญเปนชนดิ -31 (A->G) 

โดยผูปวย สวนใหญไมม ีalpha thalassemia-1 genes(22) 

ดงันัน้ การดูสดัสวนของ Hb F เพยีงอยางเดียวคงไมพอ 

ที่จะใชแยกระหวาง beta thalassemia / Hb E กับ Hb E 

disease ในบางกรณี

 ในผูที่เปน hereditary persistence of fetal       

hemoglobin (HPFH) ซึง่เปนความผดิปกตทิางพนัธกุรรม 

ทีร่างกายไมยอมเปลีย่นจาก Hb F ไปเปน Hb A หลงัคลอด

แบบคนปกติทั่วไป จึงยังคงมี Hb หลักเปน Hb F แบบ

ทารกแรกเกิด เมือ่ยนีสนีไ้ดรบัการถายทอด รวมกบัยนีส

ของ Hb E trait กจ็ะใหผลการตรวจ Hb electrophoresis 

เปนแบบมีเพยีง Hb E และ Hb F เทาน้ันเชนกนั แตผูปวย

ประเภทนี ้จะไมมอีาการ โลหติจาง มเีพยีงคา MCV ตํา่ลง

เล็กนอยเทานั้น(23)

 การมยีนีส alpha thalassemia-1 trait ในผูทีเ่ปน

Hb E trait ทาํใหรอยละของ Hb E มนีอยลง เชน ลดจาก 

รอยละ 12.3-35.0 (เฉล่ีย 23.3+3.1%) เหลือเพียง 11.6-32.0 

(เฉลี่ย 17.0+3.7%) แตการที่รอยละของ Hb E ไมลด  

ไมไดแปลวาไมมี alpha-thalassemia-1 genes แฝงอยู 

เพราะมีถงึรอยละ 3 ของผูทีม่ยีนีสทัง้ alpha thalassemia-1 

trait รวมกบั Hb E trait ทีพ่บวาม ีHb E มากกวารอยละ 

25(24) ถาคูสมรสเปน Hb E แฝงประเภทน้ี ก็ถือวาเปน

คูเสีย่งในการจะไดทารกทีเ่ปน Hb Bart hydrops fetalis 

ได ดงันัน้ถาตองการความม่ันใจ ตองตรวจหายนีส alpha 

thalassemia-1 แฝงทกุรายทีเ่ปน Hb E trait ไมวารอยละ

ของ Hb E จะเปนเทาใดก็ตาม

 ถาผูปวย Hb E disease ม ีalpha thalassemia-1 

genes รวมดวย คาความเขมขน Hb และดัชนีของ            

เม็ดเลือดแดง จะไมแตกตางจากกลุมที่ไมมี alpha         

thalassemia-1 genes แฝงแตอยางใด(19) ดังนั้นเมื่อพบ  

ผูที่มี Hb E ไมวาจะเปน trait หรือ disease(25) ก็ตาม 

จะไมสามารถบอกไดเลยวา มีหรือไมมี alpha                     

thalassemia-1 genes แฝงอยูดวยหรอืไม ทางเดยีวทีจ่ะรู

ไดแนนอน คือการตรวจ PCR for alpha thalassemia-1 

genes โดยตรงเทานั้น 

 หากตรวจพบระดับของ Hb A
2
 มากกวารอยละ 

3.5 ในผูทีไ่มมภีาวะโลหิตจาง แสดงวาเปนพาหะของ b 

thalassemia เนือ่งจากในการตรวจ Hb electrophoresis 

ดวยวิธี HPLC ซึ่งใชทั่วไปในหองปฏิบัติการของกรม

อนามัย รวมท้ังศูนยอนามัยแมและเด็กทั้งหลายน้ัน 
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ตําแหนงของ Hb E และ Hb A2 วิ่งทับที่เดียวกัน

การที่จะบอกวาเปนชนิดใด ขึ้นกับปริมาณที่ตรวจพบ

ในผูเปนพาหะ ของ Hb E ควรตรวจพบ Hb E ประมาณ

รอยละ 25-35 หากพบวามีปริมาณของ Hb E นอยกวา

รอยละ 25 นอกจากจะตองสงสัยวาผูปวยม ีa thalassemia-1 

แฝง แลวโรคโลหิตจางจากการขาดธาตุเหล็กก็อาจจะ

ทําใหสัดสวนของ Hb E ลดลง ไดเล็กนอยเชนกัน

 เนื่องจากยีนสที่ควบคุมการสรางสาย alpha 

และ beta globin อยูกันคนละโครโมโซมกัน ดังนั้น            

ผูที่เปน Hb E disease หรือ beta-thalassemia / Hb E 

disease ซึ่งเปนความผิดปกติของสายเบตา อาจจะมี 

Hb H disease ที่เปนความผิดปกติของสายแอลฟา ถูก

ถายทอดรวมมา ดวยไดในคนเดียวกัน ถาตรวจ Hb 

electrophoresis จะพบ Hb E, Hb F และ Hb Bart หรือ

อาจจะพบเพียง Hb EE และ Hb Bart ก็ได เรียกโรค

นี้วา Hb EFBart disease สวนผูที่เปน Hb E disease 

หรือ beta-thalassemia / Hb E disease ที่ถายทอดรวม

กับ Hb H-CS disease ก็จะตรวจพบ Hb E, Hb F, Hb 

Bart และ Hb CS หรือ Hb EE, Hb Bart และ Hb CS 

เรยีกวาเปน Hb EFBart-CS disease(26) ผูปวยทัง้ 2 กลุม

นี้ จะมีอาการซีดปานกลาง โดยคาความเขมขนของ 

Hb อยูระหวาง 6.1-10.4 g% สัดสวนของ Hb E พบ

ไดประมาณรอยละ 85(27) ตรวจรางกายพบตับ มามโต

ได แตไมมาก และก็เชนเดียวกับ Hb H และ Hb H-CS 

disease นั่นคือ อาจจะมีภาวะ hemolytic crisis เวลามี

ไขหรือ oxidation stress อื่น ๆ จนตองมีการ เติมเลือด

เปนครั้งคราวได ทั้ง ๆ  ที่ในสภาพท่ัว ๆ  ไป อาจจะไมมี

ความจําเปนตองเติมเลือด

 ผูปวยที่เปน Hb E trait รวมกับ Hb H disease 

จะตรวจ Hb electrophoresis พบ Hb A, Hb E และ Hb 

Bart จึงนิยมเรียกวาเปนโรค Hb AEBart disease และ 

ถาผูปวยเปน Hb E trait รวมกับ Hb H-CS disease 

จะตรวจพบ Hb A, Hb E, Hb Bart และ Hb CS เรียก

วาเปน Hb AEBart-CS disease สัดสวนของ Hb E                             

พบได ประมาณรอยละ 13-15(27) ผูปวยจะมีอาการซีด 

ปานกลาง คาเฉลีย่ Hb ในชวงปกตปิระมาณ 9.1+1.1 g%, 

MCV 60+3 fL สําหรับกลุม Hb AEBart และ 8.0+0.9 

g%, MCV 67+4 fL สําหรับกลุม Hb AEBart-CS(28) 

ตับมามโตไดบาง และก็เชนเดียวกันกับ Hb H และ Hb 

H-CS ที่อาจจะมีภาวะ hemolytic crisis แทรกซอนได

เปนครั้งคราวเมื่อไดรับ oxidative stress เชน ไขขึ้นสูง 

อาจจะตองถึงกับเติมเลือดได 

 เนื่องจาก Hb H, Hb Bart คอนขางไมเสถียร 

ในผูปวยทีม่ ีHb ทัง้สองนี ้เม่ือทาํการตรวจ Hb electro-

phoresis อาจจะตรวจไมพบ band ได ถาตวัอยางเลอืดนัน้ 

ถูกเก็บเพื่อรอการตรวจหลายวัน จน Hb ทั้งสองสลาย

ตวั ไปหมดแลว ดงันัน้ในผูปวยทีม่อีาการซดีปานกลาง 

MCV ตํ่า MCH ก็ตํ่า แลวตรวจพบเพียง Hb A และ Hb 

E เทานั้น กอนที่จะสรุปวาผูปวยเปนเพียง Hb E trait 

รวมกบัภาวะโลหิตจางจากสาเหตุอืน่ ใหสงัเกตสัดสวน 

ระหวาง Hct ตอ Hb ถามากกวา 3.25 ขึ้นไป หรือ เฉลี่ย 

3.5+0.2 ใหสงสัยวาผูปวยจะเปน Hb AEBart disease(29) 

ไมใช Hb E trait แลวซํ้าเติมดวยภาวะโลหิตจางจาก 

สาเหตุตาง ๆ  เพราะเปนทีรู่กนัทัว่วา ลาํพงั Hb E จะไมมี

โลหิตจาง และสวนมาก MCV ก็มักจะปกติไปดวย 

และก็เชนเดียวกันกับ Hb AEBArt-CS disease ที่อาจ

จะตรวจพบเพยีง Hb E และ Hb CS เทาน้ันกไ็ดผูเชีย่วชาญ

บางทานแนะนําใหดูสัดสวนของ Hb E ก็ได ถา Hb E 

ประมาณรอยละ 13-15 แสดงวาอาจจะเปน Hb AEBart 

ไมใช Hb E trait ธรรมดาดวยขอสังเกตเหลานี้ ทําใหมี

เหตุผลในการที่จะตรวจยืนยันวา มียีนส alpha-thalas-

semia-1 และ alpha-thalassemia-2 แฝงอยูดวย หรอืไม 

 นอกจากจะสลายงายแลว ในการตรวจ Hb 

electrophoresis นั้น band ของ Hb H จะบางเปนพิเศษ 

ถาผูปวยโลหติยิง่จาง เชน จากการท่ีมภีาวะแทรกซอน 

จากการขาดธาตเุหลก็ band ของ Hb H จะเลอืนหายไปเลย 

ทําใหไมสามารถวินิจฉัยโรค Hb H ได จนกวาจะมีการ

ใหการรกัษาดวยยาเขาธาตุเหลก็ จนเพียงพอ แลวตรวจ 

Hb electrophoresis ซํ้า จึงจะพบ band ของ Hb H ได(30) 
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 ดงันัน้เพือ่ความไมประมาทในการรกัษาผูปวย 

โลหิตจางจากการขาดธาตุเหล็ก เมื่อรักษาจนเหล็ก 

เพียงพอแลว ถาผูปวยยังไมหายสนิทภายใน 1-2 เดือน 

เชน Hb ยังไมขึ้นจนถึงระดับปกติ หรือปกติแลวแตคา 

MCV ยงัต่ําอยู อาจจะตองมีการตรวจ Hb electrophoresis 

ซํ้าอีกครั้งหนึ่ง เพื่อจะไดไมพลาดผูที่เปน beta-thalas-

semia trait และ Hb H disease ที่ถูกโลหิตจางจากการ 

ขาดธาตุเหล็กบดบังตั้งแตตน

 ผูที่เปนพาหะของ Hb constant spring                   

(Hb CS) จะตรวจพบ Hb CS รอยละ 1-2 สวนผูที่เปน 

homozygous Hb CS จะตรวจพบ Hb CS รอยละ 5-10 

ผูปวยมกัจะมอีาการซดีเพยีงเลก็นอย หรอืไมมอีาการซีด

กไ็ด แมแตคา MCV กอ็าจจะปกตไิดในผูปวยบางราย(31,32) 

ดงันัน้ถาพบผูปวยมีอาการซีดปานกลาง ตรวจพบเพียง 

Hb A และ Hb CS เลก็นอย อาจจะตองพยายามตรวจหา 

Hb H-CS disease งาย ๆ ก็ดวยการดูสัดสวนของ Hct/

Hb ซึ่งถาเปน Hb H-CS disease จริง จะไดคาสัดสวน

ใกลเคยีงกบั 3.5+0.2 แตในทีส่ดุก็ตองตรวจ PCR เพือ่หา 

a-thalassemia-1 genes อยูดีเพื่อความแมนยํา

 ผูที่เปนพาหะของ a-thalassemia-2 จะไมพบ 

ความผิดปกติใด ๆ จากการตรวจ CBC และ Hb             

electrophoresis การวินิจฉัยทําไดโดยอาศัยการตรวจ 

วิเคราะหยีนส หรืออาศัยหลักการศึกษาทางพงศาวลี 

เขาชวย (กฎของเมนเดล) เชน ถาผูปวยเปน Hb H disease 

บิดาและมารดาผูปวยจะตองเปนผูถายทอดยีนส   

a-thalassemia-1 และยนีส a-thalassemia-2 ใหแกผูปวย

หากคนใดคนหนึง่มผีลการตรวจทีเ่ขาไดกบัพาหะของ 

a-thalassemia-1 เชน MCV นอยกวา 80 fL, ตรวจพบ 

OF ใหผลบวก และตรวจ PCR ใหผลบวกโดยท่ีคา          

Hb concentration มักปกติ อีกคนที่เหลือก็ตองเปน

พาหะของ a-thalassemia-2 ถงึแมจะมผีลการตรวจทาง

โลหติวทิยา เชน MCV, MCH, และ Hb concentration 

ปกติก็ตาม

 ตอไปนีเ้ปนตวัอยางการแปลผลการตรวจ Hb 

electrophoresis

 1. ผลเลอืดของคนไขรายหนึง่เปนชายไทย ไม

ทราบอายุ ผลท่ีไดเปนดังนี้ Hb typing: A
2
FA, Hb A = 

61%, Hb F = 35 %, HbA
2
 = 4 %

  ผูปวยไมทราบอาย ุสนันษิฐานวา Hb typing 

นี้นาจะใชวิธี HPLC หรือ LPLC การมีขอมูลเพียงผล 

Hb typing อยางเดียว ควรจะตองคิดถึงภาวะ 3 อยาง

ตอไปนี้

  1.1. Newborn ซึ่งโดยทั่วไป NB มักจะมี 

Hb electrophoresis เปน A
2
FA แตใน newborn ปรมิาณ 

HbA
2
 จะต่ํามากไมใช 4% เชนน้ี ดงันัน้ กรณนีี ้แมไมทราบ

อายุก็พอจะสันนิษฐานไดวาไมนาจะใช newborn

  1.2. Homozygous βO-thalassemia, post 

recent blood transfusion โดยทัว่ไปมกัพบปรมิาณ Hb A
2
 

สูงได เล็กนอย และรูปรางเม็ดเลือดแดงใน peripheral 

blood smear มักเปน double population กลาวคือเปน 

bizarre shape (poikilocytosis) แบบ thalassemic blood 

picture ผสมปนเปไปกับ normal morphology ของ

เม็ดเลือดแดง จากเลือดที่ไดรับมาจากผูให

  1.3. Hereditary Persistence of Fetal 

Hemoglobin (HPFH) ภาวะนี้การสราง Hb F ยังคงมี

อยูอยางเขมขน แมวาอายุจะพน 1 ขวบไปแลวก็ตาม        

ซึง่ปกตแิลวการสราง Hb F จะลดเหลอืประมาณรอยละ 

1 หลังจากคนทั่วไป อายุได 2 ป ผูปวยกลุมน้ีจะไมมี

อาการทางคลินิก คา Hb concentration ประมาณ 

12.3+1.4 g%, MCV 79.9+6.8 fL, MCH 25.7+2.2 pg          

และการเปล่ียนแปลงทางรูปรางของเม็ดเลือดแดง

กไ็มชดั(33) ม ี2 ชนดิ ไดแก pancellular และ heterocellular 

HPFH พวก pancellular HPFH มักใหผลตรวจ Hb 

electrophoresis เหมือนผูปวยรายนี้ และตรวจ acid 

elution test ได F cell 100% ในขณะที่ heterocellular 

HPFH มักพบ F cells เพียงเล็กนอย (ไมถึง 100%) 

ผล Hb electrophoresis ของผูปวยรายนี้เขาไดกับกรณี 

pancellular HPFH ชนิดที่เกิดจาก point mutations 

ที่ promoter regions ของ γ-globin genes มากท่ีสุด 

เพราะ HbA2 ยังคงมีอยู
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 จากผล Hb electrophoresis เปนไปไดที่ผูปวย 

จะเปน homozygous βO-thalassemia, post blood trans-

fusion หรอืเปน pancellular HPFH ชนดิทีเ่กดิจาก point 

mutations ที่ promoter regions ของ γ-globin genes 

การแยกภาวะท้ังสอง นอกจากจะดูอาการทางคลินิก 

ซึ่งควรจะแตกตางกันอยางชัดเจนแลว สามารถดูจาก 

ผลตรวจ CBC ดวยก็ได ซึ่ง HPFH จะใหผล normal 

CBC ในขณะท่ี homozygous βO-thalassemia มักจะ

ใหผล abnormal CBC โดยมีภาวะ anemia ชัดเจนและ

พบ double red cell population ดังกลาวแลว 

 2. ผลตรวจ Hb electrophoresis: Hb AEFBart, 

Hb A 45 %, Hb E 24 %, Hb F 25 %, Hb Bart 2 %

 2.1. ในการแปลผล ถาเห็น Hb Bart ใน

ผูใหญ แปลวาตองมี Hb H (alpha-thalassemia-1 และ 

alpha-thalassemia-2 double heterozygosities ของสาย

แอลฟาแน ๆ ถาเห็น Hb E แปลวาสายเบตาอยางนอย 

หนึ่งขางมี Hb E อยู ถามี Hb A อยูแปลวา ผูปวยยังคง

สรางสายแอลฟา และเบตาไดบางบางสวน สายเบตา

ขาทีเ่หลือจงึตองเปน ฿(+) thalassemia gene จงึรวมเปน 

฿(+) thalassemia / hemoglobin E disease บวกกับ Hb 

H disease ของสายแอลฟารวมแลว เรียกโรคนี้วา Hb 

EFBart disease 

 2.2. ถาผู ปวยเปน ฿(0) thalassemia /                       

hemoglobin E disease รวมกับ Hb H disease ซึ่งจะ

สรางสายเบตาโกลบนิไมไดเลย จงึไมสามารถสราง Hb 

A ไดเอง การพบ Hb A จึงแปลวาตองไดมาจากการได

รับเลือด ของผูอื่นภายใน 3 เดือน โดยทั่วไปผูปวยโรค 

Hb EFBart disease มกัจะแสดงผลการตรวจเปน Hb E,

Hb F และ Hb Bart เปนหลกั มกัตรวจไมคอยพบ Hb H 

เนื่องจากปริมาณที่มีไมมาก และความไมเสถียรของ 

Hb H เอง

 2.3. ผูปวยอาจจะเปน Hb H disease รวมกับ 

Hb E disease ซึ่งผลการตรวจจะไดเพียง Hb E, Hb F 

และ Hb Bart เทานัน้ ไมมสีายเบตาโกลบินเลย จึงไม

สามารถสราง Hb A ได การตรวจพบ Hb A จึงตอง

เกิดจากการไดรับเลือดผูอื่น
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