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บทบรรณาธิการ Editorial

 ธาลัสซีเมีย และ ฮีโมโกลบินผิดปกติ                     

เปนโรคทางกรรมพันธุที่พบไดบอยในประเทศไทย(1)

มอีาการไดหลายระบบมีทัง้ทีม่อีาการมากจนถึงแกชวีติ

ตั้งแตแรกเกิด และไมมีอาการเลย อาการหลักไดแก  

ภาวะโลหติจาง ชนดิ microcytic หรอื คา MCV นอยกวา 

80 femtolit (fL), hypochromic หรือคา MCH ตํ่ากวา 

27 picogram (pg) ซึง่มคีวามรนุแรงแตกตางกนัมากมาย 

แลวแตชนิด ความแตกตางนี้ แตกตางแมแตผูที่มี           

genotype เหมือนกัน กลุมที่มีอาการรุนแรงนอกจาก 

อาการโลหิตจางแลว อาการอื่น ๆ ไดแก ตายต้ังแต 

แรกคลอด ทีร่นุแรงนอยกวานัน้ไดแกเตบิโตชากวาเดก็

ในวัยเดียวกัน กาวเขาสูวัยรุนที่ชากวา ตับมามโต                  

ตาเหลอืง โครงสรางของใบหนาและศรีษะ มกีารเปลีย่น 

แปลงทีม่ลีกัษณะจาํเพาะแบบทีเ่รยีกวา thalassemic facy

ไดแกศรีษะโต หนาแบน ฟนหนาบนยืน่ โหนกแกมสงู 

หนาผากโหนกตองเขารับการเติมเลือดเกือบทุกเดือน 

และในทายทีส่ดุอายสุัน้กวาคนท่ัวไปเพราะมีเหลก็สะสม

มากเกินไป โดยเฉพาะท่ีหัวใจจนเกิดภาวะหัวใจวาย

เสียชีวิต

 เมื่อแพทยพบผูปวยท่ีสงสัยวาจะมีภาวะ              

โลหิตจาง ธาลัสซีเมีย หรือ ฮีโมโกลบินผิดปกติ               

โดยการซักประวัต ิหรอื การตรวจรางกาย หรอื ในราย

ทีส่งสยัวาจะเปนพาหะ เชน มลีกูทีเ่ปนธาลสัซเีมยี หรอื 

ฮโีมโกลบินผดิปกต ิหรอืมพีีน่องเปนโรคกลุมนีอ้ยูแลว 

ตองมกีารสงตรวจ CBC และ hemoglobin eletrophoresis 

เพือ่ชวยในการวินจิฉยั สวนในรายท่ีฝากครรภ จะมกีาร

ตรวจคัดกรองข้ันตนกอน ดวยการตรวจ CBC, single 

tube osmotic fragility test (OF) และ DCIP (Dichloro 

indophenol) precipitation test(2) และ อาจมีการใชคา 

MCV จาก CBC มารวมคัดกรองดวย

 เมื่อสงตรวจ Hb electrophoresis แลว                      

นักเทคนิคการแพทย ก็จะชวยแปลผลการตรวจให 

ทาํใหแพทยสะดวกสบายมากย่ิงข้ึน แตในขณะเดียวกัน

ก็อาจจะขาดความครอบคลุมได เนื่องจากนักเทคนิค 

การแพทยไมม ีโอกาสพบผูปวย ไมทราบประวตัผิูปวย 

โดยเฉพาะประวัตกิารเติมเลือดมากอน ทาํใหการแปลผล

ซึ่งบางสวนจะตองอิงไปกับอายุผูปวย ประวัติการ            

เติมเลือด อาการและอาการแสดงของผูปวย มีความ

แมนยําไมเต็มที ่เชน ถาผูปวยไดรบัเลือดมากอนภายใน 

3 เดือน การสงตรวจ Hb electrophoresis อาจจะเปน

ผลของเลือด ผูปวยและเลือดที่ไดรับมาผสมกันก็ได

 ฮโีมโกลบนิ เปนโปรตนีหลกัทีพ่บในเมด็เลอืดแดง 

ประกอบดวยสวนของฮีม (heme) ซึ่งเกิดจากโมเลกุล 

ของเหลก็รวมตวักับสารประกอบ porphyrin เรยีงเปน 
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วงรอบโมเลกุลของเหล็กชนิด ferrous และกลุมสาย

ของกรดอะมิโน 2 คูสาย หรือ  4 สาย ซึ่งโดยปกติจะ

เปนสายคูเหมือนของ α (alpha) globin chain 1 คู และ

ของสาย non-alpha globin chain 1 คู โดยสมาชิกของ

สายกลุม non-alpha globin chain ไดแกสาย β (beta), 

γ (gamma) และ δ (delta) 

 สาย alpha globin chain จะประกอบดวย

กรดอะมิโนเรียงตัวกัน 141 ตัว ควบคุมการสรางดวย 

alpha globin genes ทั้งหมด 4 ตําแหนง (loci) ตั้งอยู

บน chromosome หมายเลข 16 

 สวนสาย beta globin chain มีกรดอะมิโน                        

146 ตวั ควบคมุการสรางดวย beta globin genes ทัง้หมด 

2 ตําแหนง ตั้งอยูบน chromosome หมายเลข 11 สวน 

ตาํแหนงของยีนสทีค่วบคมุการสรางสาย แกมมา และ 

เดลตาก็อยูใกลชิดกับตําแหนงของยีนส ของสายเบตา 

รวมกันเปน non-alpha globin genes complex

 หลักการรวมกลุมของสาย globin chain                   

(formation of globin chains) ใหเปน hemoglobin             

ชนิดตาง ๆ

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

(dimer) เชน α
2
β

2
 เรียกวา Hb A (adult), α

2
γ

2
เรียกวา 

Hb F (fetal), α
2
δ

2
 เรียกวา Hb A

2
 

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

ที่เหมือนกัน เรียกวารวมกันเองเปน tetramer ซึ่งเปน

ความสามารถเฉพาะของกลุม non α globin เทานั้น 

ไดแก β
4
 เรียกวา Hb H, γ

4
 เรียกวา Hb Bart โดยที่สาย

กลุม α globin ไมสามารถทําแบบนี้ได

 ธาลัสซีเมีย เปนกลุมโรคทางโลหิต ที่เกิดจาก 

ความผิดปกติของยีนส ทาํใหสรางสาย globin chain ได

นอยลง (quantitative defect) สวนฮีโมโกลบินผิดปกติ 

(hemoglobinopathy) เปนโรคที่เกิดจากการสรางสาย 

globin chain ที่ผิดปกติ (quantitative defect) เชน กรด  

อะมโินผิด แมเพยีงตาํแหนงเดียวกอ็าจจะกอความผดิปกติ

ใหแกผูปวยไดอยางมากมาย ไมวาปรมิาณ ของสายโกลบิน

นั้นๆ จะลดลงดวยหรือไมก็ได

 ธาลสัซีเมยีแบงไดเปน 2 ชนดิใหญ ๆ  ตามการ 

ขาดหรอืลดลงของสาย globin นัน้ ไดแก α thalassemia 

ผูปวยจะสรางสาย alpha globin ไดนอยลง ดังนั้นสาย 

non-alpha ไดแก β, γ หรือ δ globin ที่ไมมีคูสาย α    

มาจบัคู จงึรวมตวักนัเองเปน tetramer ทีพ่บบอยไดแก 

β
4
 เรียกวา Hb H สาย γ รวมตัวกันเองเปน γ

4
 เรียกวา 

Hb Bart สวนสาย δ ซึ่งมีนอยมาก จึงไมพบวามีการ

รวมตัวกันเอง

 อีกชนิดไดแก β thalassemia ผูปวยสรางสาย 

β ไดนอยลง ยีนสคอมเพล็กซของกลุม non-alpha

จึงสรางสาย γ และ δ ขึ้นมาชดเชยสาย β globin 

ที่ลดลงไป ทําใหมี Hb F (α
2
γ

2
) และ Hb A

2
 (α

2
δ

2
)           

เพ่ิมข้ึน สวนสาย α ที่มากเกินไป โดยธรรมชาติ                    

จะไมสามารถจับกันเองได แตจะตกตะกอนอยูใน             

เม็ดเลือดแดงตัวออน ทําใหเม็ดเลือดแดงตายตั้งแตอยู

ในไขกระดูกไมสามารถเจริญเปนเมด็เลอืดแดงแกออก

มานอกไขกระดกูได เรยีกวา ineffective erythropoiesis 

ทําใหผูปวย homozygous beta thalassemia หรือ beta 

thalassemia / hemoglobin E นอกจากจะมีภาวะโลหิต

จางจากการม ีภาวะ chronic hemolysis แลว ยงัมสีวนที่

โลหิตจางจาก ineffective erythropoiesis สมทบรวมดวย 

 การตั้งช่ือ ฮีโมโกลบิน ชนิดตาง ๆ

 1. ตั้งตามธรรมชาติ ไดแก Hb A หรือ adult 

hemoglobin เพราะพบในผูใหญ, ตอมาเมือ่มีการตรวจ 

ละเอียดขึ้น จึงพบ Hb A
2
 ใน adult เชนกัน, สวน Hb F 

หรือ fetal hemoglobin เพราะวาพบมากในทารก              

แรกเกิด หรือ fetus

 2. ตัง้ช่ือตามลาํดบัอกัษรตัวพิมพใหญในภาษา 

อังกฤษ จาก A ไลไปเรื่อยจนถึง Q ยกเวนตัวอักษร B 

(เพราะ B สงวนไวเรียกช่ือเลนของ beta globin genes 

วา HBB) เชน Hb C, Hb D, Hb E ฯลฯ จนเมื่อถึงอักษร 

Q กลุมผูเชี่ยวชาญท้ังหลายไดตกลงรวมกันวาจะหยุด

เพยีงแคนี ้เพราะยังจะมี Hb อกีมากมายหลายรอยชนิด

ที่รอการคนพบในอนาคต เกรงวาตัวอักษรจะมีไมพอ

ใหใช
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 3. ตัง้ชือ่ตามสถานทีท่ีค่นพบ หรอืทีท่ีท่าํวจิยั 

หรือ ชื่อเมืองที่พบผูปวยคนแรก เชน Hb Bart หรือ

ชื่อเต็มคือ Hb Bartholomew ตั้งตามช่ือโรงพยาบาล

ที่คนพบคือ Saint Bartholomew Hospital ในสหราช

อาณาจักร, Hb Constant-Spring ตั้งตามชื่อเมืองที่พบ

ผูปวยของ ประเทศจาไมกา ในอเมรกิากลาง, สวนทีพ่บ

ในประเทศไทยมีมากมาย เชน Hb มหิดล, Hb สยาม, 

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

ศิริราช, Hb ปากนํ้าโพ และเมืองใกลเคียงกับประเทศ

ของเรา เชน Hb กวางสี, Hb ปากเซ ฯลฯ ดวยวิธีตั้ง

ชือ่แบบนี ้หามตัง้หมายเลขตอหลงั เชน Hb สวนดอก
2 

เพราะ เกรงวาจะทําใหสับสนกับ Hb A
2

 4. ตัง้ชือ่ผสมระหวางตัวอกัษรพิมพใหญกบั 

สถานที่ที่พบผูปวยครั้งแรก หรือ ที่ทําการวิจัย เพราะ 

เมื่อตรวจ Hb electrophoresis แลวพบวามี Hb band 

ใหมวิ่งทับ band ของ Hb เดิมที่มีชื่อน้ัน ๆ อยูแลว 

แตเม่ือตรวจวิเคราะหรายละเอียดแลว พบวาแตกตาง 

ไปจากของเดิม จึงตั้งชื่อตามตัวอักษรของ Hb ที่มัน

วิ่งทับ ตามดวยช่ือสถานท่ี เชน 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 

เปนตน

 5. ตัง้ชือ่ตามคุณสมบัตเิฉพาะของฮีโมโกลบิน

ชนิดนั้น ๆ เชน Hb S หรือ sickle (เคียว) เพราะเม็ด 

เลอืดแดงของผูปวยทีม่ ีHb S มรีปูรางคลายเคยีว ไมได

เปนรูปโดนัทแบบเม็ดเลือดแดงท่ัวไป, Hb M เพราะ

โมเลกุลของเหล็กในฮีโมโกลบินชนิดนี้อยูในรูป          

ferric compound (Fe3+) ไมใช ferrous compound (Fe2+) 

แบบฮีโมโกลบินชนิดอ่ืน ๆ ทั่วไป เมื่อรวมกับสาย 

โกลบินทั้งหลาย ก็กลายเปน methemoglobin ไมใช 

oxyhemoglobin ทําใหจับกับโมเลกุลออกซิเจนไมได 

ผูปวยจึงมีอาการ central cyanosis ตั้งแตแรกเกิด เชน 

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

 ปจจุบันมี Hb ชนิดตาง ๆ ที่พบแลว และ                 

ไดลงทะเบียนเปนหลักฐานไวประมาณ 800 ชนิด(4)  

และหลายชนิดก็พบไดในประเทศไทย บางชนิดก็พบ

ไดเปนครัง้แรกในประเทศไทยโดยคณะแพทยชาวไทยเอง

จึงมีชื่อเปนภาษาไทยมากมาย เชน Hb อนันทราช, 

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

เปนตน นบัไดวาประเทศไทยเปนดนิแดนทีอ่ดุมไปดวย 

Hb ชนิดตาง ๆ จํานวนมาก ประกอบกับมีผูเชี่ยวชาญ 

มากมายชวยกันตรวจ เลยมี Hb ทั้งท่ีคนพบแลว และ 

เชื่อวายังมีเหลือรอการคนพบในอนาคต อีกมากมาย

 การตรวจชนิดของ Hb อาศยัหลกัการเคล่ือนท่ี

ของ Hb ชนิดตาง ๆ บนสนามไฟฟา หรือเคลื่อนตาม 

ประจุที่ตางกัน จึงเคลื่อนที่ดวยความเร็วที่ไมเทากัน 

ทําไดหลายวิธี เชน cellulose acetate electrophoresis 

(CAE), high performance liquid chromatography 

(HPLC), capillary zone electrophoresis (CZE) แตละ

วิธี Hb band จะวิ่งดวยความเร็วที่ตางกัน ทําใหทราบ

ไดวา ผูปวยมี band ของ Hb อะไรบาง อยางละรอยละ

เทาใด จากชนิดตาง ๆ ของ Hb และรอยละของมัน 

จึงจะนํามา เพื่อประกอบการวินิจฉัย thalassemia           

และ Hemoglobin ผิดปกติ ชนิดตาง ๆ

 ในฮีโมโกลบินชนิดตาง ๆ ตอง มีสาย alpha 

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

ทั้ง 4 สายเหมือนกัน การจําสวนประกอบน้ีได จะชวย

ใหเขาใจการแปลผลของ Hb electrophoresis ไดดี

ยิง่ข้ึน Hb ทัง้ปกติ และ ผดิปกต ิทีพ่บบอยในประเทศไทย

ไดแก 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)

 ในผูใหญปกติ ผลการตรวจ Hb electrophoresis 

จะไดเปน Hb A
2
 และ Hb A สวนใหญเปน Hb A สวน

ปริมาณของ Hb A
2
 พบประมาณ รอยละ 2.5 บางราย 

อาจจะมี Hb F ไดบาง แตคานอยกวารอยละ 1 เสมอ

 สวนในทารกแรกเกิด จะม ีHb F เปนจาํนวนมาก

เพราะตอนอยูในครรภมารดา ทารกตองไดรบัออกซิเจน 

มาจากเลือดมารดาเพียงแหลงเดยีวเทานัน้ จงึตองอาศัย 

Hb F ซึง่ม ีO
2
 affinity มากกวา Hb A จงึแยงชงิออกซเิจน 
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จากเลือดของมารดาไดดีแตการปลดปลอยออกซิเจน 

ใหแก เนือ้เยือ่ตาง ๆ  กพ็ลอยนอยไปดวย ดงันัน้ออกซเิจน 

จึงไมเพียงพอกับความตองการของรางกายของทารก 

ทารกเลยตองสราง Hb เปนจํานวนมากข้ึนมาชดเชย 

คา normal Hb concentration ของทารกจึงตองมากกวา 

ของผูใหญเปนธรรมดา พอหลังคลอดรางกายทารก 

สัมผัสกับอากาศ ที่มีออกซิเจนจํานวนมากโดยตรง 

จึงหยุดการสราง Hb F ทันทีและเร่ิมตนสราง Hb A          

แตการสรางเมด็เลอืดแดงชากวาการทาํลายผลจงึทาํให

ทารกแรกเกิดจงึมกัม ีphysiologic anemia ไดในชวง 1-3 

เดือนแรกของชวีติ จนกวาจะมกีารทาํลายเมด็เลือดแดงเกา

ทีม่ ีHb F หมด อยางนอยก็ตามอายุขยัของเม็ดเลือดแดง

ไดแก 120 วัน ผลการตรวจ Hb electropho-resis                      

จึงจะกลับมาเปนเหมือนของผูใหญ และเน่ืองจาก        

หลังคลอดใหม ๆ  ก็อาจจะยังมีการสราง เม็ดเลือดแดง  

ทีม่ ีHb F อยูบาง ดงันัน้เพือ่ความแมนยาํ และความมัน่ใจ

ในการแปลผล ควรรอใหทารกอายุได 1 ปขึน้ไปจงึคอย 

ทําการตรวจ Hb electrophoresis

 การที่ α globin genes มี 4 loci บน 1                       

chromosome ซึ่งมี 2 chromatid (αα/αα) ถาพิจารณา

เพียง 1 chromatid ถาเนื้อยีนสแหวงหายไป (deletion) 

ทัง้ 2 loci เรยีกวา alpha thalassemia-1 genes หรอืบางที

เรยีกวา alpha(0)-thalassemia genes (--) ถาเนือ้ยนีสแหวง

หายไปเพียง 1 ใน 2 loci ก็เรียกวา alpha-thalassemia-2 

genes หรือ บางทีเรียกวา alpha (+)-thalassemia (-α)  

การทีเ่รยีก 1 หรอื 2 นีเ้รยีกตามลาํดบัการคนพบ เพราะ

ในการพบครั้งแรก ยอมพบชนิดที่รุนแรงกวาเสมอ        

ตอเมือ่มวีธิกีารตรวจทีด่กีวา ละเอยีดกวา จงึไดพบชนิด

ที่รุนแรงนอยกวา เรียกยีนสชนิดที่รุนแรงกวา วาเปน

alpha thalassemia-1 genes เชน Southeast Asian 

deletion genes ซึ่งพบประมาณรอยละ 90 กวาของ

คนไทยที่มี alpha-thalas-semia-1 genes สวนนอยเปน 

Thai deletion genes แลวเรียกอยางหลังวาเปน alpha 

thalassemia-2 genes ทีพ่บบอยในคนไทยไดแก -3.7 kb 

และ -4.2 kb deletion genes 

 ภาวะ homozygous alpha-thalassemia-1 หรอื 

alpha-thalassemia-1 disease (--/--) จะไมมีสาย alpha 

globin เลยกอใหเกิดอาการโลหิตจางอยางรุนแรง        

สวนใหญจะตายคลอด (stillbirth) จากการท่ีซีดมาก 

ทําใหหัวใจลมเหลว เกิดของเหลวคั่ง และสะสมตาม

ชองตาง ๆ  ทัว่รางกาย ไมวาจะเปน pleural, pericardial, 

peritoneal cavities และสะสมท่ี soft tissues ตาง ๆ  ดวย 

จึงพบตับโตจนไมสามารถสราง albumin ได จึงซ้ําเติม

ภาวะบวมทัว่ตวั และรกก็บวมหนักกวาปกติ ในมารดา

ที่ตั้งครรภทารกชนิดนี้ก็อาจจะพบภาวะแฝดนํ้า              

(polyhydramnios) หรอื มภีาวะพษิแหงครรภ มากกวา 

คนที่ตั้งครรภทารกปกติ ภาวะบวมทั่วตัว (anasarca) 

ของทารก โลหิตจาง และตายคลอดเชนนี้เรียกวา           

hydrops fetalis ถาตรวจ Hb typing จะพบ Hb Bart 

เปนหลัก บางครั้งจึงเรียกทารกพวกนี้วา Hb Bart 

hydrops fetalis หรือ erythroblastosis fetalis ในการ 

วิเคราะหทารกท่ีเปน hydrops fetalis ในประเทศจีน

ตอนใต ไตหวัน และในประเทศไทย พบวาสาเหตุที่ 

พบบอยท่ีสุด คือ homozygous alpha-thalassemia-1 

หรือ Hb Bart hydrops fetalis นีเ่อง(6-8) สวนใหญภาวะนี้

มักจะวินิจฉัยไดดวยความบังเอิญจากการตรวจครรภ

ดวย ultrasound เพื่อดูภาวะตาง ๆ ของการตั้งครรภ

แลวพบวา ขนาดมดลูกใหญกวาอายุครรภ ทารกบวมน้ํา 

ทองโตมาก จนกอดอกไมได ถาเอ็กซเรยธรรมดาก็จะ

เห็นทารกอยูในทาท่ีเรียกวา Buddha position หรือ 

พระพุทธรูปปางหามญาติ หนังศีรษะทารกจะบวมนํ้า 

จนหนา ถาหนามากกวา 5 มม. ก็ถือวามีความสําคัญ 

ถาตรวจ ultrasound จะพบชองวางรอบ ๆ  กะโหลกศรีษะ 

เรียกวา Buddha sign 

 ภาวะ double heterozygous ระหวาง alpha-    

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

ผูปวยกลุมนี้สามารถสรางสาย α globin ไดบางเพียง

หนึง่ในส่ี ของท่ีควรจะมี สาย beta globin จงึจบักนัเอง

เปน Hb H และ gamma globin จับกันเองเปน Hb Bart 

ซึง่คอนขางไมเสถยีร ทาํใหเมด็เลอืดแตกงาย เกดิภาวะ 
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chronic hemolytic anemia ขนาดปานกลางตั้งแตแรก

เกดิ บางรายอาจจะตองการเลอืดเปนครัง้คราวในชวงที่

ม ีhemolytic crisis จากการมีภาวะ oxidation เน่ืองจาก 

มไีขสงู หรอืตองการเติมเลือดถ่ีขึน้ เมือ่อายุมากข้ึน เมือ่

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

+ Hb Bart จึงเรียกโรคนี้วา Hb H disease

 สวนภาวะ double heterozygous ระหวาง 

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

(--/-CS) หรือ Hb Pakse (--/-PS) ก็ตาม ทั้งยีนสของ 

Hb CS และของ Hb PS จะทําตัวเหมือนเปนยีนสของ 

alpha-thalassemia-2 ทาํใหเกดิภาวะ chronic hemolytic 

anemia เชนเดยีวกนั เรยีกโรคกลุมน้ีวา non-deletional 

Hb H disease ซึง่อาการมกัรนุแรงกวาโรค Hb H ธรรมดา 

ที่เกิดจากการขาดหายไปของเนื้อยีนส (deletional Hb 

H disease) เชน ซีดมากกวา อาการพบไดในอายุที่นอย

กวา reticulocyte count มากกวา คา MCV จึงสูงกวา 

โรค non-deletional Hb H disease ก็มี hemolytic crisis 

จากการมีภาวะ oxidation เนื่องจากมีไขสูงไดเหมือน

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

Hb Bart จงึเรียกโรคน้ีวา Hb H-CS disease สวนจะเปน 

Hb PS หรอืไม ตองตรวจละเอยีดเพิม่เตมิ แตไมมคีวาม

แตกตาง ในทางคลินกิ คา Hb concentration เฉลีย่ เทียบ

ระหวาง 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) 

 สวนผูที่มีภาวะ 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 ตํ่ากวา 80 fL

ในผูปวยสวนใหญเทานั้น ไมมีภาวะโลหิตจาง เรียกวา 

thalassemia minor มักใหผลบวกตอการตรวจความ

เปราะของเม็ดเลือดแดง (OF test) ในการคัดกรอง

มารดาที่มาฝากครรภ เมื่อตรวจ Hb typing ก็พบเพียง 

Hb A และ A
2
 เหมือนคนปกติ ในบางรายอาจจะพบ

รอยละของ Hb A
2
 นอยกวา 2.5 % ซึ่งถาผูปวยมี Hb 

concentration ปกต ิแต MCV ตํา่กวา 80 fL หรอื MCH 

ตํ่ากวา 27 pg หรือ OF test ใหผลบวก ก็ควรตรวจ Hb 

typing ถาคา Hb A
2
 มากกวา รอยละ 3.5-4 ก็แปลวา 

เปน beta thalassemia trait แตถารอยละของ Hb A
2 

ปกติก็ตองตรวจ PCR for alpha thalassemia-1 ตอไป

 สวนผูที่มีภาวะ heterozygous ของ alpha-   

thalassemia-2 หรือ alpha-thalassemia-2 trait หรือ 

alpha-thalassemia-2 carrier ผูปวยก็ไมมีโลหิตจาง 

ขนาดของเม็ดเลือดแดง หรือ MCV อาจจะปกติ หรือ

ตํ่ากวาปกติก็ได รวมทั้ง MCH อาจจะปกติ หรือตํ่าเล็ก

นอยก็ได เรียกวา thalassemia minima(10)

 ยีนสที่ควบคุมการสรางสาย beta globin                  

มเีพยีงคูเดยีว ผูปวยทีเ่ปน double heterozygous ระหวาง 

β thalassemia trait กับ Hb E trait เรียกโรคนี้วา beta 

thalassemia/hemoglobin E ซึ่งเปนธาลัสซีเมียชนิด 

รุนแรงที่พบบอยที่สุดในผูปวยผูใหญของไทย ผูปวย 

มักมีอาการโลหิตจาง ตับมามโต ซึ่งอาการสามารถ 

แตกตางกนัไดแลวแตบคุคล ขึน้กบัหลายปจจยั รวมทัง้ 

ตวัยนีสของ β thalassemia เองดวย วาเปน β0 หรอืเปน 

β+ ถาเปนกรณแีรก การตรวจ Hb electrophoresis จะพบ 

เพียง Hb E ครึ่งหน่ึง กับ Hb F อีกคร่ึงหน่ึงเทานั้น 

เพราะไมสามารถสรางสาย β globin chain ปกติได จึง

ตรวจไมพบ Hb A เลย ยนีสใกลเคยีงซ่ึงอยูใน non-alpha 

globin genes complex เดียวกัน จึงสรางสาย γ และ δ 

globin ขึ้นมาชดเชย จึงพบ Hb F (α
2
γ

2
) และ Hb A

2 

(α
2
δ

2
) เพิม่ขึน้ สวนผูทีม่ยีนีส β+ thalassemia จะยงัคง

สรางสาย beta globin ไดบางบางสวน จึงตรวจพบ      

Hb A ไดจํานวนหนึ่ง 

 สวนผูที่เปน homozygous beta thalassemia 

หรือ beta thalassemia disease นับเปน thalassemia 

major ชนิดหน่ึงในประเทศไทย ผูปวยจะมีอาการซีด

ชดัเจน ตัง้แตหลังขวบแรกของชวีติเปนตนมา ตวัเหลอืง 

ตบั มามโต เจริญเตบิโตชา อาจจะตองเติมเลือดทุกเดือน 

เพื่อใหเจริญเติบโตไดบาง พอโตมาเปนผูใหญ เมื่อ              

สงตรวจ Hb electrophoresis ถาเปน β0 thalassemia 
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จะพบเพยีง Hb A
2
 (α

2
δ

2
) ประมาณรอยละ 2-5 และ Hb 

F (α
2
γ

2
) ประมาณรอยละ 95-98 เทานั้น แตถาเปน β+ 

thalassemia จึงจะพบ Hb A (α
2
δ

2
) รวมดวยประมาณ

รอยละ 10-30 สวน Hb A2 ยงัคงพบไดประมาณรอยละ

2-5 เทาเดิม สวน Hb F ลดลงเหลือประมาณรอยละ 

70-90(11) 

 ผลการตรวจ Hb electrophoresis ในผูใหญปกติ 

จะไดผลเปน Hb A
2
A โดยพบ Hb A

2
 ประมาณรอยละ

2.5-3.5 % ถา Hb A
2
 >3.5 % แสดงวาเปน β thalassemia 

trait คานี้ใชไดทั้งในคนทั่วไป และในหญิงตั้งครรภ(12) 

ยกเวนชาวตะวันตก ที่พบวาหญิงตั้งครรภบางราย 

สามารถมี Hb A
2
 > 3.5 % โดยท่ีไมไดเปนโรค thalassemia

trait แตอยางใด(13) ในผูที่มี beta thalassemia trait ถา

มี alpha-thalassemia-1 trait สมทบดวยสัดสวนของ   

Hb A
2
 จะลดลงไดบางเลก็นอย แตกย็งัคงสงูกวาคาของคน

ปกติเปนสวนใหญ นั่นคือเฉล่ียจาก 6.1 % เหลือเปน 

5.3 %(14) ดงัน้ันเม่ือทาํ Hb electrophoresis แลวพบเปน

Hb A
2
A และ Hb A

2
 > 3.5 % แลวสรปุวาเปนเพยีง beta 

thalassemia trait นัน้ ตองไมลมืวาผูปวยอาจจะม ีalpha 

thalassemia-1 แฝงรวมดวยก็ได

 ในทาํนองเดยีวกนั ถาผูทีเ่ปน beta thalassemia 

trait มีโรคโลหิตจางจากการขาดธาตุเหล็กรวมดวย 

สัดสวนของ Hb A2 จะลดลงไดบางเชนกัน เหลือ 

ประมาณรอยละ 3.8-7.0 หรอืเฉล่ีย 5.4+0.86 % เมือ่ให 

การรักษาดวยเหล็กเพียงพอแลว สัดสวนของ Hb A
2   

จะขยับเพิ่มเปน 5.8+0.87 %(15) แตก็มีผูปวยบางราย     

ที่มีคารอยละของ Hb A
2
 เทาคนปกติ ดังน้ันถาพบ

ผูปวยเปน iron deficiency anemia ตั้งแตตน จึงไมได 

ตัดสิทธิ์ผูปวยวาจะไมสามารถเปน beta thalassemia 

trait ได(16) ผูปวยกลุมนี้ตองใหการรักษาดวยการใหยา

เขาธาตุเหล็ก ตอเมือ่หายจากอาการซีดแลวคอยตรวจซ้ํา 

ถาผูปวยเปน beta thalassemia trait อยูเดิม รอยละ

ของ Hb A2 จึงจะมากกวารอยละ 3.5 ใหเห็น

 ในทางตรงขาม การตรวจได Hb A2A ในผูใหญ 

ถารอยละของ Hb A2 ลดลงเล็กนอย รวมกับคา MCV ที่

ตํา่กวา 80 fL กช็วนใหสงสยัวา จะม ีalpha thalassemia 

1 แฝงได กลาวคือ Hb A
2
 สามารถลดลงไดเล็กนอย 

จากรอยละ 2.54 + 0.5 ในคนปกติ เปนรอยละ 2.07 + 

0.6 ในกลุมผูที่มี alpha thalassemia 1 แฝง(17) อยางไร

ก็ตาม การวินิจฉัย alpha thalassemia 1 แฝงท่ีถูกตอง 

และเหมาะสม คงตองใชการตรวจยีนสโดยตรงดีกวา 

เชน วิธี PCR

 ผูทีม่ ีalpha thalassemia-1(18) แฝงกม็สีทิธ์ิทีจ่ะ

เปน iron deficiency anemia รวมดวยไดเชนเดียวกับ

คนปกติ ซึ่งผูที่มี alpha thalassemia-1 แฝง ไมวาจะมี

หรือไมมโีลหติจางจากการขาดธาตุเหล็กรวมดวยหรือ

ไมกต็าม ผลการตรวจ Hb electrophoresis จะบอกอะไร

ไมไดเลย ยิง่กวานัน้ การตรวจพบโลหติจางจากการขาด

ธาตุเหล็ก ตั้งแตตน เชน พบวาผูฝากครรภมีคา MCV 

ตํ่ารวมกับ ferritin ตํ่า serum iron ตํ่า แต TIBC ขึ้น 

กอ็าจจะทําใหแพทยชะลาใจไดวาคา MCV ทีต่ํา่ในราย

นั้น ๆ เกิดเพราะการขาดธาตุเหล็กนี่เอง อาจจะทําให

ละเลยตอการตรวจหา alpha-thalassemia-1 แฝงตอไป

 ในกรณีตรวจ Hb electrophoresis ดวยวิธี 

HPLC จะทําให band ของ Hb A
2
 วิ่งทับกับ band ของ 

Hb E นักเทคนิคการแพทยจะแยก Hb ทั้งสองชนิดนี้

ออกจากกนัอยางงาย ๆ  โดยการดรูอยละเปนหลกั กลาว

คอื ถานอยกวารอยละ 10 กถ็อืวาเปน Hb A
2
 ถามากกวา 

รอยละ 10 ก็เรียกวา Hb E และถาคาอยูระหวางรอยละ 

10-50 ก็แปลวาเปน Hb E trait ถามากกวารอยละ 80  

ก็แปลวา เปน Hb E disease 

 ในผูปวย Hb E disease นอกจากจะตรวจพบ 

Hb E เปนสวนใหญแลวอาจจะพบม ีHb F เพ่ิมมากกวา

รอยละ 1 ไดบาง เชน อาจจะขึน้ไดถงึรอยละ 13.4 ในผูปวย 

ผูใหญ(19) สวนในผูปวยเด็ก อาจจะพบมากกวาน้ีก็ได  

ในรายที่มี Hb F มากเชนนี้ อาจจะตองตรวจยืนยันวา 

เปน Hb E disease จริง ๆ ไมใชโรค beta thalassemia/ 

Hb E ซึ่งมักมีอาการทางคลินิกที่รุนแรงกวา ไมวาจะ

โลหิตที่จางรุนแรงกวา ตับมามโตมากกวา ดวยการ                         

สงตรวจ PCR for beta thalassemia ถาใหผลบวกกแ็ปล
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วา ผูปวยเปน beta thalassemia / Hb E จริง ไมใช Hb E 

disease

 ในทางตรงขาม ผูปวยทีเ่ปน beta thalassemia 

/ Hb E เม่ือตรวจ Hb electrophoresis จะไดผลเปน Hb 

E และ Hb F อยางละคร่ึงโดยประมาณเปนหลัก สวน

จะมี Hb A ดวยหรือไมก็ขึ้นอยูกับวาผูปวยเปน beta 

zero หรือเปน beta plus ถาเปน beta plus ก็จะพบ Hb 

A รวมดวยได และอกีอยางทีจ่ะตองระวงัคอืผูปวย เปน 

beta zero ก็จริง แตไดรับเลือดคนปกติที่เปน Hb A
2
A 

มากอน ดังนั้นการแปลผลผูปวยที่มี Hb E และ Hb F 

จงึตองแปลรวมกับอาการของผูปวยเสมอ ในรายทีเ่ปน 

beta thalassemia / Hb E อาการโลหิตจางมีความรุนแรง

ไดแตกตางกนัในผูปวยแตละราย ตัง้แตไมมอีาการเลย 

จนถงึอาการรนุแรงถงึขัน้ตองใหเลือดทกุเดือนกไ็ด โดย

คา Hb concentration จะอยูระหวาง 4.2 ถึง 12.6 g%(20) 

สวนใหญผูปวยจะมีโลหิตจางมาก แตสวนนอย อาจจะ

มี Hb concentration ไดถึง 12 g% ก็มี และรอยละของ 

Hb F พบไดระหวาง 10 ถึง 80 %(21) รายที่รอยละของ 

Hb F สูงไมมากนี้ จะพบไดในผูที่มี alpha thalassemia 

แฝงรวมดวย หรือสูงอายุ หรือความสามารถในการ

สรางสาย gamma G ไดนอยกวาปกต ิจงึอาจกลาวไดวา 

ระหวาง homozygous Hb E หรือ Hb E disease และ 

beta thalassemia / Hb E ปริมาณของ Hb F ในบางคร้ัง

กไ็มชวยในการแยก ถาจาํเปนกต็องตรวจ PCR for beta 

thalassemia เพิ่มเติม และในทั้ง 2 กรณี กอ็าจจะมยีนีส 

alpha thalassemia-1 แฝงอยูดวยไดทัง้คู โดยไมมีอาการ

แสดงใด ๆ จะเตือน ใหทราบได 

 ในประเทศไทย เคยมีรายงานผูปวย beta 

thalas-semia / Hb E ที่มีสัดสวนของ Hb F ตํ่ามาก 

ประมาณรอยละ 1.8-4.8 หรือ เฉล่ีย 3.4 + 1.5 % โดย 

beta thalas-semia genes สวนใหญเปนชนดิ -31 (A->G) 

โดยผูปวย สวนใหญไมม ีalpha thalassemia-1 genes(22) 

ดงันัน้ การดูสดัสวนของ Hb F เพยีงอยางเดียวคงไมพอ 

ที่จะใชแยกระหวาง beta thalassemia / Hb E กับ Hb E 

disease ในบางกรณี

 ในผูที่เปน hereditary persistence of fetal       

hemoglobin (HPFH) ซึง่เปนความผดิปกตทิางพนัธกุรรม 

ทีร่างกายไมยอมเปลีย่นจาก Hb F ไปเปน Hb A หลงัคลอด

แบบคนปกติทั่วไป จึงยังคงมี Hb หลักเปน Hb F แบบ

ทารกแรกเกิด เมือ่ยนีสนีไ้ดรบัการถายทอด รวมกบัยนีส

ของ Hb E trait กจ็ะใหผลการตรวจ Hb electrophoresis 

เปนแบบมีเพยีง Hb E และ Hb F เทาน้ันเชนกนั แตผูปวย

ประเภทนี ้จะไมมอีาการ โลหติจาง มเีพยีงคา MCV ตํา่ลง

เล็กนอยเทานั้น(23)

 การมยีนีส alpha thalassemia-1 trait ในผูทีเ่ปน

Hb E trait ทาํใหรอยละของ Hb E มนีอยลง เชน ลดจาก 

รอยละ 12.3-35.0 (เฉล่ีย 23.3+3.1%) เหลือเพียง 11.6-32.0 

(เฉลี่ย 17.0+3.7%) แตการที่รอยละของ Hb E ไมลด  

ไมไดแปลวาไมมี alpha-thalassemia-1 genes แฝงอยู 

เพราะมีถงึรอยละ 3 ของผูทีม่ยีนีสทัง้ alpha thalassemia-1 

trait รวมกบั Hb E trait ทีพ่บวาม ีHb E มากกวารอยละ 

25(24) ถาคูสมรสเปน Hb E แฝงประเภทน้ี ก็ถือวาเปน

คูเสีย่งในการจะไดทารกทีเ่ปน Hb Bart hydrops fetalis 

ได ดงันัน้ถาตองการความม่ันใจ ตองตรวจหายนีส alpha 

thalassemia-1 แฝงทกุรายทีเ่ปน Hb E trait ไมวารอยละ

ของ Hb E จะเปนเทาใดก็ตาม

 ถาผูปวย Hb E disease ม ีalpha thalassemia-1 

genes รวมดวย คาความเขมขน Hb และดัชนีของ            

เม็ดเลือดแดง จะไมแตกตางจากกลุมที่ไมมี alpha         

thalassemia-1 genes แฝงแตอยางใด(19) ดังนั้นเมื่อพบ  

ผูที่มี Hb E ไมวาจะเปน trait หรือ disease(25) ก็ตาม 

จะไมสามารถบอกไดเลยวา มีหรือไมมี alpha                     

thalassemia-1 genes แฝงอยูดวยหรอืไม ทางเดยีวทีจ่ะรู

ไดแนนอน คือการตรวจ PCR for alpha thalassemia-1 

genes โดยตรงเทานั้น 

 หากตรวจพบระดับของ Hb A
2
 มากกวารอยละ 

3.5 ในผูทีไ่มมภีาวะโลหิตจาง แสดงวาเปนพาหะของ b 

thalassemia เนือ่งจากในการตรวจ Hb electrophoresis 

ดวยวิธี HPLC ซึ่งใชทั่วไปในหองปฏิบัติการของกรม

อนามัย รวมท้ังศูนยอนามัยแมและเด็กทั้งหลายน้ัน 



8 เวชสารโรงพยาบาลมหาราชนครราชสีมา ปีท่ี 37 ฉบบัท่ี 1 มกราคม - เมษายน 2558

ตําแหนงของ Hb E และ Hb A2 วิ่งทับที่เดียวกัน

การที่จะบอกวาเปนชนิดใด ขึ้นกับปริมาณที่ตรวจพบ

ในผูเปนพาหะ ของ Hb E ควรตรวจพบ Hb E ประมาณ

รอยละ 25-35 หากพบวามีปริมาณของ Hb E นอยกวา

รอยละ 25 นอกจากจะตองสงสัยวาผูปวยม ีa thalassemia-1 

แฝง แลวโรคโลหิตจางจากการขาดธาตุเหล็กก็อาจจะ

ทําใหสัดสวนของ Hb E ลดลง ไดเล็กนอยเชนกัน

 เนื่องจากยีนสที่ควบคุมการสรางสาย alpha 

และ beta globin อยูกันคนละโครโมโซมกัน ดังนั้น            

ผูที่เปน Hb E disease หรือ beta-thalassemia / Hb E 

disease ซึ่งเปนความผิดปกติของสายเบตา อาจจะมี 

Hb H disease ที่เปนความผิดปกติของสายแอลฟา ถูก

ถายทอดรวมมา ดวยไดในคนเดียวกัน ถาตรวจ Hb 

electrophoresis จะพบ Hb E, Hb F และ Hb Bart หรือ

อาจจะพบเพียง Hb EE และ Hb Bart ก็ได เรียกโรค

นี้วา Hb EFBart disease สวนผูที่เปน Hb E disease 

หรือ beta-thalassemia / Hb E disease ที่ถายทอดรวม

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

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

เรยีกวาเปน Hb EFBart-CS disease(26) ผูปวยทัง้ 2 กลุม

นี้ จะมีอาการซีดปานกลาง โดยคาความเขมขนของ 

Hb อยูระหวาง 6.1-10.4 g% สัดสวนของ Hb E พบ

ไดประมาณรอยละ 85(27) ตรวจรางกายพบตับ มามโต

ได แตไมมาก และก็เชนเดียวกับ Hb H และ Hb H-CS 

disease นั่นคือ อาจจะมีภาวะ hemolytic crisis เวลามี

ไขหรือ oxidation stress อื่น ๆ จนตองมีการ เติมเลือด

เปนครั้งคราวได ทั้ง ๆ  ที่ในสภาพท่ัว ๆ  ไป อาจจะไมมี

ความจําเปนตองเติมเลือด

 ผูปวยที่เปน Hb E trait รวมกับ Hb H disease 

จะตรวจ Hb electrophoresis พบ Hb A, Hb E และ Hb 

Bart จึงนิยมเรียกวาเปนโรค Hb AEBart disease และ 

ถาผูปวยเปน Hb E trait รวมกับ Hb H-CS disease 

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

วาเปน Hb AEBart-CS disease สัดสวนของ Hb E                             

พบได ประมาณรอยละ 13-15(27) ผูปวยจะมีอาการซีด 

ปานกลาง คาเฉลีย่ Hb ในชวงปกตปิระมาณ 9.1+1.1 g%, 

MCV 60+3 fL สําหรับกลุม Hb AEBart และ 8.0+0.9 

g%, MCV 67+4 fL สําหรับกลุม Hb AEBart-CS(28) 

ตับมามโตไดบาง และก็เชนเดียวกันกับ Hb H และ Hb 

H-CS ที่อาจจะมีภาวะ hemolytic crisis แทรกซอนได

เปนครั้งคราวเมื่อไดรับ oxidative stress เชน ไขขึ้นสูง 

อาจจะตองถึงกับเติมเลือดได 

 เนื่องจาก Hb H, Hb Bart คอนขางไมเสถียร 

ในผูปวยทีม่ ีHb ทัง้สองนี ้เม่ือทาํการตรวจ Hb electro-

phoresis อาจจะตรวจไมพบ band ได ถาตวัอยางเลอืดนัน้ 

ถูกเก็บเพื่อรอการตรวจหลายวัน จน Hb ทั้งสองสลาย

ตวั ไปหมดแลว ดงันัน้ในผูปวยทีม่อีาการซดีปานกลาง 

MCV ตํ่า MCH ก็ตํ่า แลวตรวจพบเพียง Hb A และ Hb 

E เทานั้น กอนที่จะสรุปวาผูปวยเปนเพียง Hb E trait 

รวมกบัภาวะโลหิตจางจากสาเหตุอืน่ ใหสงัเกตสัดสวน 

ระหวาง Hct ตอ Hb ถามากกวา 3.25 ขึ้นไป หรือ เฉลี่ย 

3.5+0.2 ใหสงสัยวาผูปวยจะเปน Hb AEBart disease(29) 

ไมใช Hb E trait แลวซํ้าเติมดวยภาวะโลหิตจางจาก 

สาเหตุตาง ๆ  เพราะเปนทีรู่กนัทัว่วา ลาํพงั Hb E จะไมมี

โลหิตจาง และสวนมาก MCV ก็มักจะปกติไปดวย 

และก็เชนเดียวกันกับ Hb AEBArt-CS disease ที่อาจ

จะตรวจพบเพยีง Hb E และ Hb CS เทาน้ันกไ็ดผูเชีย่วชาญ

บางทานแนะนําใหดูสัดสวนของ Hb E ก็ได ถา Hb E 

ประมาณรอยละ 13-15 แสดงวาอาจจะเปน Hb AEBart 

ไมใช Hb E trait ธรรมดาดวยขอสังเกตเหลานี้ ทําใหมี

เหตุผลในการที่จะตรวจยืนยันวา มียีนส alpha-thalas-

semia-1 และ alpha-thalassemia-2 แฝงอยูดวย หรอืไม 

 นอกจากจะสลายงายแลว ในการตรวจ Hb 

electrophoresis นั้น band ของ Hb H จะบางเปนพิเศษ 

ถาผูปวยโลหติยิง่จาง เชน จากการท่ีมภีาวะแทรกซอน 

จากการขาดธาตเุหลก็ band ของ Hb H จะเลอืนหายไปเลย 

ทําใหไมสามารถวินิจฉัยโรค Hb H ได จนกวาจะมีการ

ใหการรกัษาดวยยาเขาธาตุเหลก็ จนเพียงพอ แลวตรวจ 

Hb electrophoresis ซํ้า จึงจะพบ band ของ Hb H ได(30) 
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 ดงันัน้เพือ่ความไมประมาทในการรกัษาผูปวย 

โลหิตจางจากการขาดธาตุเหล็ก เมื่อรักษาจนเหล็ก 

เพียงพอแลว ถาผูปวยยังไมหายสนิทภายใน 1-2 เดือน 

เชน Hb ยังไมขึ้นจนถึงระดับปกติ หรือปกติแลวแตคา 

MCV ยงัต่ําอยู อาจจะตองมีการตรวจ Hb electrophoresis 

ซํ้าอีกครั้งหนึ่ง เพื่อจะไดไมพลาดผูที่เปน beta-thalas-

semia trait และ Hb H disease ที่ถูกโลหิตจางจากการ 

ขาดธาตุเหล็กบดบังตั้งแตตน

 ผูที่เปนพาหะของ Hb constant spring                   

(Hb CS) จะตรวจพบ Hb CS รอยละ 1-2 สวนผูที่เปน 

homozygous Hb CS จะตรวจพบ Hb CS รอยละ 5-10 

ผูปวยมกัจะมอีาการซดีเพยีงเลก็นอย หรอืไมมอีาการซีด

กไ็ด แมแตคา MCV กอ็าจจะปกตไิดในผูปวยบางราย(31,32) 

ดงันัน้ถาพบผูปวยมีอาการซีดปานกลาง ตรวจพบเพียง 

Hb A และ Hb CS เลก็นอย อาจจะตองพยายามตรวจหา 

Hb H-CS disease งาย ๆ ก็ดวยการดูสัดสวนของ Hct/

Hb ซึ่งถาเปน Hb H-CS disease จริง จะไดคาสัดสวน

ใกลเคยีงกบั 3.5+0.2 แตในทีส่ดุก็ตองตรวจ PCR เพือ่หา 

a-thalassemia-1 genes อยูดีเพื่อความแมนยํา

 ผูที่เปนพาหะของ a-thalassemia-2 จะไมพบ 

ความผิดปกติใด ๆ จากการตรวจ CBC และ Hb             

electrophoresis การวินิจฉัยทําไดโดยอาศัยการตรวจ 

วิเคราะหยีนส หรืออาศัยหลักการศึกษาทางพงศาวลี 

เขาชวย (กฎของเมนเดล) เชน ถาผูปวยเปน Hb H disease 

บิดาและมารดาผูปวยจะตองเปนผูถายทอดยีนส   

a-thalassemia-1 และยนีส a-thalassemia-2 ใหแกผูปวย

หากคนใดคนหนึง่มผีลการตรวจทีเ่ขาไดกบัพาหะของ 

a-thalassemia-1 เชน MCV นอยกวา 80 fL, ตรวจพบ 

OF ใหผลบวก และตรวจ PCR ใหผลบวกโดยท่ีคา          

Hb concentration มักปกติ อีกคนที่เหลือก็ตองเปน

พาหะของ a-thalassemia-2 ถงึแมจะมผีลการตรวจทาง

โลหติวทิยา เชน MCV, MCH, และ Hb concentration 

ปกติก็ตาม

 ตอไปนีเ้ปนตวัอยางการแปลผลการตรวจ Hb 

electrophoresis

 1. ผลเลอืดของคนไขรายหนึง่เปนชายไทย ไม

ทราบอายุ ผลท่ีไดเปนดังนี้ Hb typing: A
2
FA, Hb A = 

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

  ผูปวยไมทราบอาย ุสนันษิฐานวา Hb typing 

นี้นาจะใชวิธี HPLC หรือ LPLC การมีขอมูลเพียงผล 

Hb typing อยางเดียว ควรจะตองคิดถึงภาวะ 3 อยาง

ตอไปนี้

  1.1. Newborn ซึ่งโดยทั่วไป NB มักจะมี 

Hb electrophoresis เปน A
2
FA แตใน newborn ปรมิาณ 

HbA
2
 จะต่ํามากไมใช 4% เชนน้ี ดงันัน้ กรณนีี ้แมไมทราบ

อายุก็พอจะสันนิษฐานไดวาไมนาจะใช newborn

  1.2. Homozygous βO-thalassemia, post 

recent blood transfusion โดยทัว่ไปมกัพบปรมิาณ Hb A
2
 

สูงได เล็กนอย และรูปรางเม็ดเลือดแดงใน peripheral 

blood smear มักเปน double population กลาวคือเปน 

bizarre shape (poikilocytosis) แบบ thalassemic blood 

picture ผสมปนเปไปกับ normal morphology ของ

เม็ดเลือดแดง จากเลือดที่ไดรับมาจากผูให

  1.3. Hereditary Persistence of Fetal 

Hemoglobin (HPFH) ภาวะนี้การสราง Hb F ยังคงมี

อยูอยางเขมขน แมวาอายุจะพน 1 ขวบไปแลวก็ตาม        

ซึง่ปกตแิลวการสราง Hb F จะลดเหลอืประมาณรอยละ 

1 หลังจากคนทั่วไป อายุได 2 ป ผูปวยกลุมน้ีจะไมมี

อาการทางคลินิก คา Hb concentration ประมาณ 

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

และการเปล่ียนแปลงทางรูปรางของเม็ดเลือดแดง

กไ็มชดั(33) ม ี2 ชนดิ ไดแก pancellular และ heterocellular 

HPFH พวก pancellular HPFH มักใหผลตรวจ Hb 

electrophoresis เหมือนผูปวยรายนี้ และตรวจ acid 

elution test ได F cell 100% ในขณะที่ heterocellular 

HPFH มักพบ F cells เพียงเล็กนอย (ไมถึง 100%) 

ผล Hb electrophoresis ของผูปวยรายนี้เขาไดกับกรณี 

pancellular HPFH ชนิดที่เกิดจาก point mutations 

ที่ promoter regions ของ γ-globin genes มากท่ีสุด 

เพราะ HbA2 ยังคงมีอยู
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 จากผล Hb electrophoresis เปนไปไดที่ผูปวย 

จะเปน homozygous βO-thalassemia, post blood trans-

fusion หรอืเปน pancellular HPFH ชนดิทีเ่กดิจาก point 

mutations ที่ promoter regions ของ γ-globin genes 

การแยกภาวะท้ังสอง นอกจากจะดูอาการทางคลินิก 

ซึ่งควรจะแตกตางกันอยางชัดเจนแลว สามารถดูจาก 

ผลตรวจ CBC ดวยก็ได ซึ่ง HPFH จะใหผล normal 

CBC ในขณะท่ี homozygous βO-thalassemia มักจะ

ใหผล abnormal CBC โดยมีภาวะ anemia ชัดเจนและ

พบ double red cell population ดังกลาวแลว 

 2. ผลตรวจ Hb electrophoresis: Hb AEFBart, 

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

 2.1. ในการแปลผล ถาเห็น Hb Bart ใน

ผูใหญ แปลวาตองมี Hb H (alpha-thalassemia-1 และ 

alpha-thalassemia-2 double heterozygosities ของสาย

แอลฟาแน ๆ ถาเห็น Hb E แปลวาสายเบตาอยางนอย 

หนึ่งขางมี Hb E อยู ถามี Hb A อยูแปลวา ผูปวยยังคง

สรางสายแอลฟา และเบตาไดบางบางสวน สายเบตา

ขาทีเ่หลือจงึตองเปน ฿(+) thalassemia gene จงึรวมเปน 

฿(+) thalassemia / hemoglobin E disease บวกกับ Hb 

H disease ของสายแอลฟารวมแลว เรียกโรคนี้วา Hb 

EFBart disease 

 2.2. ถาผู ปวยเปน ฿(0) thalassemia /                       

hemoglobin E disease รวมกับ Hb H disease ซึ่งจะ

สรางสายเบตาโกลบนิไมไดเลย จงึไมสามารถสราง Hb 

A ไดเอง การพบ Hb A จึงแปลวาตองไดมาจากการได

รับเลือด ของผูอื่นภายใน 3 เดือน โดยทั่วไปผูปวยโรค 

Hb EFBart disease มกัจะแสดงผลการตรวจเปน Hb E,

Hb F และ Hb Bart เปนหลกั มกัตรวจไมคอยพบ Hb H 

เนื่องจากปริมาณที่มีไมมาก และความไมเสถียรของ 

Hb H เอง

 2.3. ผูปวยอาจจะเปน Hb H disease รวมกับ 

Hb E disease ซึ่งผลการตรวจจะไดเพียง Hb E, Hb F 

และ Hb Bart เทานัน้ ไมมสีายเบตาโกลบินเลย จึงไม

สามารถสราง Hb A ได การตรวจพบ Hb A จึงตอง

เกิดจากการไดรับเลือดผูอื่น
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