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Abstract 
Background: This study investigates clinical characteristics of hereditary pyropoikilocytosis (HPP), which 
causes severe neonatal anemia in patients treated at Sunpasitthiprasong Hospital. 
Objectives: To study the clinical features of HPP, which leads to severe anemia in neonates, including diagnosis 
timeline, mutation types, disease progression, and treatment outcomes, in order to improve diagnostic and 
treatment strategies. 
Method: This descriptive study involved a retrospective review of clinical data from patient records between 
January 2014 and December 2023. 
Results: Of 14 patients, 5 males and 9 females, 64% were preterm. The average birth weight was 1,997 grams. 
The most common mutation found was homozygous SPTB Buffalo, the SPTB Chiang Mai mutation was not 
detected. Clinical symptoms included an average hemoglobin level at birth of 5.2 g/dL, neonatal jaundice 
(100%), hydrops fetalis (7.1%), and respiratory failure occurred in 71.4% of the cases. Among the patients who 
were diagnosed prenatally and received umbilical cord blood transfusion, 1 out of 3 (33.3%) developed 
respiratory failure. In contrast, among those who were not diagnosed prenatally and did not receive umbilical 
cord blood transfusion, 9 out of 11 (81.8%) experienced respiratory failure, persistent pulmonary hypertension of 
the newborn (35.7%), and hypotension (35.7%). Treatment strategies included fetal transfusion (21.4%), RBC 
transfusion (100%), phototherapy (100%), exchange transfusion (64.3%) and intubation (71.4%). One patient 
(7.1%) died from pneumothorax. Of the remaining 13 patients, all had chronic transfusion-dependent anemia, 
iron overload, hepatosplenomegaly, and cardiomegaly while 84.6% had a weight and height below the age-
adjusted average. Other treatments included splenectomy due to hypersplenism in 2 patients (15.4%) and stem 
cell transplantation in 1 patient (7.7%), which resulted in a cure. 
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Conclusion: The progression of HPP leads to severe anemia in utero or at birth and can result in death due to 
respiratory failure. In survivors, regular blood transfusions and iron chelation therapy are necessary. Stem cell 
transplantation can provide a cure. Prenatal diagnosis and fetal blood transfusion can help reduce the severity of 
the disease in newborns.  
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บทคัดย่อ 
ความเป็นมา: Hereditary pyropoikilocytosis (HPP) เป็นภาวะผิดปกติของเยื่อหุ้มเซลล์เม็ดเลือดแดงพบได้ไม่
บ่อย ถ่ายทอดทางพนัธุกรรมโดยมกัเกิดจากความผิดปกติของยีนควบคุมโครงสร้างเยื่อหุ้มเซลล์เม็ดเลือดชนิด 
SPTB ท าให้เกิดภาวะซีดรุนแรงในทารกแรกเกิด เป็นปัญหาท่ีตอ้งได้รับการวินิจฉัยหาสาเหตุและให้การดูแล
รักษาอยา่งเหมาะสม บางรายมีภาวะซีดรุนแรงตั้งแต่อยูใ่นครรภท์ าใหเ้สียชีวิตจากภาวะแทรกซอ้น 
วัตถุประสงค์: เพื่อศึกษาอาการทางคลินิกของโรค HPP เพื่อเป็นแนวทางการดูแลรักษาท่ีเหมาะสม 
วิธีการศึกษา: เป็นการศึกษาเชิงพรรณนา โดยเก็บข้อมูลย้อนหลัง เช่น อาการทางคลินิก ผลตรวจทาง
ห้องปฏิบติัการต่าง ๆ การรักษาท่ีไดรั้บและผลการรักษาตั้งแต่เดือนมกราคม พ.ศ. 2557 ถึง เดือนธนัวาคม พ.ศ. 
2566 
ผลการศึกษา: ผูป่้วยเด็กจ านวน 14 รายท่ีไดรั้บการวินิจฉัยว่าเป็น HPP เป็นเพศชาย 5 คน เพศหญิง 9 คน คลอด
ก่อนก าหนด 9 คน (ร้อยละ 64) น ้ าหนักเฉล่ียแรกเกิด 1,997 กรัม ชนิดการกลายพันธุ์ ท่ีพบมากท่ีสุดคือ 
homozygous SPTB Buffalo และไม่พบชนิด SPTB Chaing Mai อาการทางคลินิก พบว่าผูป่้วยมีค่าฮีโมโกลบิน
เฉล่ียแรกเกิด 5.2 g/dL อาการตวัเหลือง ร้อยละ 100 ทารกบวมน ้า ร้อยละ 7.1 ระบบหายใจลม้เหลว 10 ราย (ร้อย
ละ 71.4) โดยเกิดในทารก 1 ราย จาก 3 รายท่ีไดรั้บการวินิจฉัยในครรภ์และได้รับการให้เลือดในครรภ์มารดา
ผา่นสายสะดือ (ร้อยละ 33.3) เกิดในทารก 9 ราย จาก 11 ราย ท่ีไดรั้บการวินิจฉัยหลงัคลอด (ร้อยละ 81) และยงั
พบมีความดันเลือดในปอดสูง ร้อยละ 35.7 ความดันโลหิตต ่า ร้อยละ 35.7 การรักษาได้แก่ ให้เลือดผ่านสาย
สะดือ ร้อยละ 21.4 ให้เลือดตั้งแต่แรกเกิดร้อยละ 100 ส่องไฟ ร้อยละ 100 เปล่ียนถ่ายเลือด ร้อยละ 64.3 ใส่ท่อ
ช่วยหายใจ ร้อยละ 71.4 ผลการรักษาเสียชีวิต 1 ราย (ร้อยละ 7.1) จากลมร่ัวในปอด จากผลการศึกษาการใหเ้ลือด
ระหว่างตั้งครรภ ์ช่วยลดโอกาสการเสียชีวิตและการเกิดภาวะแทรกซ้อนได ้การติดตามผูป่้วย 13 ราย มีภาวะซีด
ชนิดพึ่งพาเลือด ระดบัเหล็กเกิน ตบัมา้มและหัวใจโตทุกราย น ้ าหนกัส่วนสูงต ่ากว่าค่าเฉล่ียร้อยละ 84.6 การตดั
มา้ม 2 ราย (ร้อยละ15.4) รักษาโดยการปลูกถ่ายเซลลต์น้ก าเนิดเมด็โลหิต 1 ราย (ร้อยละ 7.7) 
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สรุป: การด าเนินโรคของ HPP ท าใหท้ารกมีซีดรุนแรงตั้งแต่ในครรภห์รือแรกเกิด และเสียชีวิตไดจ้ากการหายใจ
ลม้เหลว ในผูร้อดชีวิตยงัตอ้งให้เลือดสม ่าเสมอ ให้ยาขบัเหล็ก การรักษาให้หายขาดโดยการปลูกถ่ายเซลล์ตน้
ก าเนิดเมด็โลหิต การวินิจฉัยก่อนคลอดโดยการตรวจวินิจฉัยยีนกลายพนัธุ์ชนิด SPTB และการใหเ้ลือดทารกใน
ครรภช่์วยลดความรุนแรงของโรคระหวา่งการตั้งครรภแ์ละเพิ่มโอกาสการรอดชีวิต 
คําสําคัญ: Hereditary pyropoikilocytosis, Neonatal anemia 
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บทนํา 
  ภาวะซีดในทารกแรกเกิด (neonatal anemia)1 เป็นปัญหาท่ีตอ้งได้รับการวินิจฉัยหาสาเหตุและให้การ
ดูแลรักษาอย่างเหมาะสมเพราะอาจท าให้เกิดภาวะหัวใจและระบบหายใจลม้เหลว สาเหตุของภาวะซีดในทารก
แรกเกิดแบ่งตามกลไกไดเ้ป็น 3 สาเหตุ2,3 คือ การเสียเลือด การสร้างเม็ดเลือดแดงลดลง การท าลายเม็ดเลือดแดง
เพิ่มขึ้น ถา้มีภาวะซีดรุนแรงตั้งแต่อยู่ในครรภ์มารดา (fetal anemia) อาจจะท าให้มีภาวะทารกบวมน ้ า (hydrops 
fetalis)4 ทารกเสียชีวิตไดต้ั้งแต่อยูใ่นครรภม์ารดา หรือเสียชีวิตหลงัคลอด เกิดจากหลายสาเหตุ5  
  ขอ้มูลจาก มหาวิทยาลยัเชียงใหม่ในปี พ.ศ. 2556 6 มีการตายคลอดจากภาวะทารกบวมน ้ าทั้งหมด 16 
ราย จากทารกท่ีเกิดมีชีพทั้งหมด 1,860 ราย คิดเป็นร้อยละ 0.86 โดยแยกเป็นสาเหตุไดด้งัน้ี hemoglobin Bart’s 
hydrops fetalis ร้อยละ 62.5 สาเหตุอ่ืน ๆไดแ้ก่ cystic hygroma ร้อยละ 25 twin-twin transfusion syndrome ร้อย
ละ 6.3 จากสาเหตุ อ่ืน  ๆ ร้อยละ 6.3 การศึกษาของแพทย์หญิ งณั ฐวดี  ประสิทธ์ไพศาล และคณะ 7  

มหาวิทยาลยัธรรมศาสตร์ ท าการตรวจวินิจฉัยทารกท่ีมีภาวะบวมน ้ าทั้ งหมด 171 ราย พบภาวะซีดท่ีเกิดจาก
สาเหตุท่ีท าให้เกิดภาวะซีดท่ีรุนแรงของทารกในครรภ์ได้แก่โรคธาลสัซีเมียชนิด hemoglobin Bart’s hydrop 
fetalis มากท่ีสุด ร้อยละ 41.6 และพบสาเหตุของเม็ดเลือดแดงแตกง่ายชนิดอ่ืน ๆ ร้อยละ 2.5 และหาสาเหตุไม่ได้
อีกร้อยละ 36.6 การศึกษาของนายแพทยชิ์ษณุพงศ ์รัฐรัตน์ และคณะ8  มหาวิทยาลยัเชียงใหม่ ศึกษาหญิงตั้งครรภ ์
71 รายท่ีได้รับการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอดว่ามีภาวะทารกในครรภ์มีอาการซีด พบสาเหตุของซีดได้แก่ 
hemoglobin Bart’s hydrops ร้อยละ 63.4 สาเหตุจากโรคเม็ดเลือดแดงแตกง่ายชนิดอ่ืน ๆ ร้อยละ 12.7 การศึกษา
ท่ีผ่านมาในประเทศไทยถา้มีสาเหตุจากภาวะซีดท่ีเกิดจากโรคพนัธุกรรมผิดปกติจากสาเหตุของเมด็เลือดแดงมกั
เกิดจาก hemoglobin Bart’s hydrops มากท่ี สุด นอกจากนั้ นย ังมีคนไข้จ านวนหน่ึงเป็น  severe inherited 
hemolytic anemia  (IHA) ท่ีไม่ใช่ hemoglobin Bart’s hydrops คนไขก้ลุ่มน้ีมีการศึกษาโดยแพทยห์ญิงเดือนธิดา 
ทรงเดช และคณะ9 โดยการใช้การถอดรหัสทั้งจีโนม (whole-exome sequencing) ผูป่้วยเด็ก 21 ราย ท่ีมีประวติั
ทารกบวมน ้ าและมีอาการซีดชนิดพึ่งพาเลือดท่ีไม่พบสาเหตุจากธาลสัซีเมีย พบการกลายพนัธุ์ในยีน SPTB (ยีน
ท่ีควบคุมโครงสร้างของเยื่อหุ้มเซลลเ์ม็ดเลือดแดง) เกิดขึ้นใน 31 จาก 42 อลัลีล ในผูป่้วย 21 รายท่ีศึกษาคิดเป็น
ร้อยละ 74 ผลการศึกษาพบว่า SPTB  เป็นยีนท่ีมกัพบการกลายพนัธุ์มากท่ีสุด การศึกษาน้ีแสดงให้เห็นว่า การ
กลายพนัธุ์ใน SPTB อาจเป็นสาเหตุหลกัของ IHA ท่ีรุนแรงในผูป่้วยเด็กไทยท่ีไม่ไดเ้กิดจากธาลสัซีเมีย 
 โรคเยื่อหุ้มเซลล์เม็ดเลือดแดงผิดปกติ10,11  (red cell membrane disorders) เป็นโรคถ่ายทอดทางพนัธุกรรม 
เกิดจากความผิดปกติของโปรตีนโครงสร้างในเยื่อหุ้มเซลล์เม็ดเลือดแดง การศึกษาในประเทศไทยโรคน้ีท่ีพบ
ได้แก่  hereditary spherocytosis (HS), hereditary elliptocytosis (HE), southeast Asian ovalocytosis (SAO)  แต่
อุบติัการณ์ยงัไม่ทราบชัดเจน ผูป่้วยหลายรายไดรั้บการวินิจฉัยว่าเป็นโรคธาลสัซีเมียชนิดรุนแรง (transfusion 
dependent thalassemia) เน่ืองจากลกัษณะทางคลินิกมีความคลา้ยคลึงกนั เช่น ซีด เจริญเติบโตชา้ ภาวะดีซ่าน น่ิว
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ในถุงน ้ าดี มา้มโต การตรวจทางห้องปฏิบติัการเบ้ืองตน้ในผูป่้วยท่ีคิดถึงโรคเยื่อหุ้มเซลล์เม็ดเลือดแดงผิดปกติ
ไ ด้ แ ก่ ก า ร ต ร ว จ  complete blood count (CBC) พ บ ว่ า มี ภ าว ะ ซี ด  แ ล ะ  mean corpuscular hemoglobin 
concentration (MCHC) สูงมากกว่า35 ค่า reticulocyte count สูง ตรวจ blood smear พบ spherocyte, elliptocyte, 
polychromasia, anisocytosis-poikilocytosis และการตรวจ osmotic fragility test (OF test) นอกจากนั้นยงัมีการ
ตรวจเพิ่มเติมท่ีช่วยยืนยนัไดแ้ก่ การตรวจ Eosin-5-malemide (EMA) binding assay เป็นการตรวจความผิดปกติ
ของโปรตีน และการตรวจการกลายพนัธุ์ของยีน (mutation analysis) เพื่อแยกชนิดความผิดปกติระหว่าง HS, 
HE, SAO ได ้ 

Hereditary elliptocytosis (HE)  พบได้ในประชากรทั่วโลกประมาณ 1 ในประชากร 2000-4000             
คน12 แต่ในประชากรไทยยงัไม่มีรายงานความชุกท่ีแน่นอน และมีอาการทางคลินิกแตกต่างกนัในแต่ละชนิดของ 
HE13 ได้แก่ common HE  ส่วนใหญ่อาการไม่รุนแรง เกิดจากการกลายพันธุ์ท่ีท าให้เกิด HE เพียงหน่ึงอัลลีล 
speroctye HE อาการทางคลินิกคลา้ยกลุ่ม HS ภาวะน้ีพบไดน้้อย hereditary pyropoikilocytosis (HPP) เป็นโรค
หายากมักมีอาการซีดรุนแรงเป็นส่วนใหญ่ในทารกอาจมีภาวะตัวเหลืองรุนแรงจ าเป็นต้องส่องไฟ 
(phototherapy) และไดรั้บการถ่ายเลือด (total blood exchange) เกิดจากการกลายพนัธุ์ท่ีท าให้เกิด HE ทั้งสองอลั
ลีล  ซ่ึงอาจเป็น homogenous HE หรือ compound heterozygous, Southeast Asian ovalocytosis (SAO) พบได้
มากในเอเชียตะวนัออกเฉียงใตโ้ดยเฉพาะภาคใตข้องประเทศไทย อาการทางคลินิกในทารกแรกเกิดอาจมีภาวะ
ซีดและตวัเหลืองอาการจะค่อย ๆ ดีขึ้นภายในอายุ 3 ปี ในผูใ้หญ่มกัไม่มีอาการหรือมีซีดเพียงเล็กนอ้ย HE มีการ
ถ่ายทอดทางพนัธุกรรมแบบยีนเด่น ส่วน HPP ซ่ึงเป็น HE ชนิดหน่ึงมีการถ่ายทอดแบบยีนดอ้ย ความผิดปกติ
ของยีนกลายพันธุ์ ท่ี เก่ียวข้องกับภาวะ HE, HPP ได้แก่  alpha spectrin (SPTA), beta-spectrin (SPTB) และ 
protein 4.1 (EPB41)14 ส่วนใหญ่การกลายพนัธุ์เป็นแบบ missense mutation  

จากการศึกษาทารกเกิดมีชีพท่ีโรงพยาบาลศิริราชตั้งแต่ปี พ.ศ. 22548-2559 จ านวน 107,947 ราย จาก
การศึกษา ของนายแพทยศ์ุภชยั เอกวฒันกิจ และคณะ15 พบภาวะทารกบวมน ้า 84 ราย โดยสาเหตุของทารกบวม
น ้ าจะมีสาเหตุไดจ้ากความผิดปกติทางดา้น immune 1 ราย และสาเหตุอ่ืนท่ีไม่ใช่ immune (non immune) ไดแ้ก่ 
โรคธาลสัซีเมีย 20 ราย ครรภ์แฝด 4 ราย การติดเช้ือในครรภ์ 4 ราย สาเหตุทางพนัธุกรรม 2 ราย CDA 2 ราย 
ทารกมีความผิดปกติหลายอวยัวะ 2 ราย สาเหตุอ่ืน ๆ 7 ราย และ 42 ราย ท่ีไม่พบสาเหตุชดัเจน จึงตรวจการกลาย
พนัธุ์ของยีน HPP พบว่ามี 4 ราย จากจ านวนตวัอย่างเลือด 19 ราย ท่ีมีความผิดปกติของยีน spectrin providence 
(Thai) (homozygous 6055 T>C)  

การศึกษายนีกลายพนัธุ์ในทารกท่ีเป็นโรคสงสัย HPP ท่ีโรงพยาบาลมหาราชนครเชียงใหม่16 โดยศึกษา
การการกลายพันธุ์ของยีนในคนไข้ 8 ครอบครัวพบว่า 7 ครอบครัวมีการกลายพันธุ์ของยีน SPTB และ 1 
ครอบครัวเกิดจากยีน SPTA1, จากการศึกษาฐานขอ้มูล whole exon sequencing (WES) ของคนไทยพบความชุก
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ของ spectrin providence ร้อยละ 1.5 spectrin Chaing Mai ร้อยละ 0.56 และ  spectrin buffalo ร้อยละ 0.28 
ตามล าดับ โดยทั้งสามชนิดอยู่ในต าแหน่ง spectrin self-association site ของยีน SPTB ปัจจุบนัการตรวจชนิด
การกลายพนัธุ์ของ HE, HPP ของผูป่้วยไทยแนะน าให้เร่ิมดว้ยการตรวจ polymerase chain reaction (PCR) ชนิด 
SPTB providence, SPTB Chaing Mai และ SPTB Buffalo ถา้ตรวจไม่พบแนะน าให้ตรวจหาชนิดของการกลาย
พนัธุ์ท่ีพบไดล้ดลงไดแ้ก่ SPTA1, EPB41 จากการศึกษาท่ีผา่นมาสรุปพบวา่ความผิดปกติของโรคผนงัเยือ่หุม้เม็ด
แดงชนิด HPP ในประเทศไทยพบความผิดปกติของ beta spectrin (SPTB) เป็นส่วนใหญ่  

นอกจากน้ีภาวะแทรกซ้อนอ่ืน ๆ เช่น ภาวะตวัเหลืองท่ีรุนแรงในทารกจนตอ้งไดรั้บการรักษาโดยการ
ส่องไฟ หรือการถ่ายเลือด17 เพื่อป้องกนัอาการบาดเจ็บทางสมองจากค่า bilirubin ท่ีสูงจากการมีเม็ดเลือดแดง
แตกอย่างรวดเร็วซ่ึ งมีการศึกษาก่อนหน้าน้ี  นอกจากสาเหตุ อ่ืน  ๆ  ท่ีพบบ่อยได้แก่  ภาวะ ABO, Rh 
incompatibility หรือ G-6 PD deficiency จากการศึกษาในอดีต พบว่าในปัจจุบนัมีการรายงานภาวะตัวเหลือง
รุนแรงในทารกจากการมี เยื่อ หุ้ มผนั ง เม็ด เลื อดแดงผิดปกติ  เช่น  hereditary spherocytosis, hereditary 
elliptocytosis มากขึ้น18 

จากการศึกษา HPP เป็นโรคความผิดปกติของเม็ดเลือดแดงชนิดพบอุบัติการณ์ได้น้อยมาก โดยมี
รายงานผูป่้วยจากทวีปแอฟริกา เอเชีย และแถบเมดิเตอร์เรเนียน 19 และมักถูกวินิจฉัยผิดเป็นโรคอ่ืน เช่น 
thalassemia หรือ congenital dyserythropoietic anemia เน่ืองจากมีลกัษณะเม็ดเลือดแดงผิดปกติคลา้ยกนั กลไก
หลกัของ HPP เกิดจากการกลายพนัธุ์ในยีนท่ีเก่ียวขอ้งกบั spectrin เป็นส่วนใหญ่ท าให้โครงร่างเยื่อหุ้มเม็ดเลือด
แดงไม่มัน่คง สูญเสียความยืดหยุน่ และมีความไวต่ออุณหภูมิสูงกวา่ปกติ ผลลพัธ์คือการแตกสลายของเม็ดเลือด
แดงในมา้มและในระบบหมุนเวียนเพิ่มขึ้น นอกจากน้ี การรักษาในปัจจุบนัส่วนใหญ่ยงัจ ากดัอยู่ท่ีการประคบั
ประครองอาการ  เพิ่มภาระค่าใชจ่้ายทั้งในระดบัครอบครัวและระบบสาธารณสุข 

ผูว้ิจยัสนใจในการศึกษา hereditary pyropoikilocytosis (HPP) ผูป่้วยกลุ่มน้ีมกัวินิจฉัยล่าช้าและท าให้
เกิดอาการรุนแรงในทารก และการตรวจการกลายพนัธุ์ของยีนท่ีท าไดเ้ฉพาะบางโรงพยาบาล ผูป่้วยส่วนใหญ่
วินิจฉัยวา่เป็นภาวะซีดจากสาเหตุอ่ืน ๆ ท าให้ส้ินเปลืองค่าใชจ่้ายในการตรวจ บางรายท่ีอาการรุนแรงจนเสียชีวิต
ก็ไม่ทราบสาเหตุ ดังนั้นผูวิ้จยัจึงรวบรวมขอ้มูลของผูป่้วยทุกราย ท่ีเขา้รับการรักษาท่ีโรงพยาบาลสรรพสิทธิ
ประสงค์เพื่อเป็นการหาแนวทางการวินิจฉัยและดูแลรักษาท่ีเหมาะสม ในระดับโรงพยาบาลและข้อมูล
ระดบัประเทศต่อไป 
 
วัตถุประสงค์ 

1. ศึกษาอาการทางคลินิก ของโรค hereditary pyropoikilocytosis ท่ีท าให้เกิดโรคซีดรุนแรงในทารกแรก
เกิด ท่ีเขา้รับการรักษาท่ีโรงพยาบาลสรรพสิทธิประสงค์ 
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2. ศึกษาระยะเวลาการวินิจฉัย ชนิดของการกลายพนัธุ์ การด าเนินโรค และผลการรักษา เน่ืองจากเป็นโรค
ท่ีพบไดไ้ม่บ่อย เพื่อเป็นแนวทางการวินิจฉยัและดูแลรักษาท่ีเหมาะสมต่อไป 

 
วิธีการศึกษา  

เป็นการศึกษาเชิงพรรณนา (retrospective descriptive study) เน่ืองจากโรคน้ีพบไดน้้อย วิธีการรวบรวม
ขอ้มูลยอ้นหลงัเป็นเวลานานเพื่อให้ไดผ้ลการศึกษาท่ีเพียงพอ เกณฑก์ารคดัเขา้คืออายุ 0 – 15 ปี มีภาวะซีดตั้งแต่
ก าเนิดชนิดเม็ดเลือดแดงแตกง่าย และผลตรวจการกลายพนัธุ์ของยีนทั้งสองอลัลีล เขา้ได้กับโรค hereditary 
pyropoikilocytosis และรักษาในโรงพยาบาลสรรพสิทธ์ิประสงค ์ช่วงระยะเวลาตั้งแต่เดือนมกราคม พ.ศ. 2557 
ถึง เดือนธนัวาคม พ.ศ. 2566 เกณฑก์ารคดัออก คือขอ้มูลไม่ครบถว้นและตรวจไม่พบการกลายพนัธุ์ของยนีหรือ
พบเพียงอัลลีลใดอัลลีลหน่ีง ข้อจ ากัดของงานวิจยัยอ้นหลังอาจมีข้อมูลไม่ครบถ้วน มีการตรวจสอบความ
ครบถว้นของขอ้มูลก่อนเขา้สู่การวิเคราะห์ ผูวิ้จยัจะท าการวิเคราะห์ขอ้มูลท่ีมีอยูจ่ริง  
 
ข้อพจิารณาทางจริยธรรม  

วิจยัน้ีผ่านการเห็นชอบจากคณะกรรมการจริยธรรมการวิจยัในมนุษย ์โรงพยาบาลสรรพสิทธิประสงค ์
รหสัโครงการ 021/67 C 
 
ผลการศึกษา 

ผูป่้วยท่ีเขา้เกณฑ์การวินิจฉัยโรคในระยะเวลา 10 ปี ทั้งหมด 14 ราย เพศชาย 5 ราย (ร้อยละ 35.7) เพศ
หญิง 9 ราย (ร้อยละ 64.3) คลอดก่อนก าหนดนอ้ยกวา่ 37 สัปดาห์ 9 คน (ร้อยละ 64.3) มีชนิดการกลายพนัธุ์ท่ีพบ
มากท่ีสุดคือ homozygous SPTB Buffalo (SPTB c.6074T>G) ร้อยละ 50 และไม่พบการกลายพนัธุ์ชนิด SPTB 
Chaing Mai อาการทางคลินิกและการรักษาท่ีไดรั้บในช่วงแรกเกิด พบทารกบวมน ้ า ร้อยละ 7.1 ตวัเหลือง ร้อย
ละ 100 หายใจลม้เหลว ร้อยละ 71.4 ความดนัเลือดในปอดสูง ร้อยละ 35.7 ความดนัโลหิตต ่า ร้อยละ 35.7 การ
รักษาไดแ้ก่ มีการวินิจฉัยภาวะซีดในทารกในครรภแ์ละให้เลือดผา่นสายสะดือ ร้อยละ 21.4 โดยไดรั้บเลือดผ่าน
ทางสายสะดือคนละ 2 คร้ัง ได้รับการรักษาด้วยการให้เลือด ตั้งแต่แรกเกิดร้อยละ 100 ส่องไฟ ร้อยละ 100 
เปล่ียนถ่ายเลือด ร้อยละ 64.3 ใส่ท่อช่วยหายใจร้อยละ 71.4 (เป็นผูท่ี้ไดรั้บการวินิจฉัยก่อนคลอดและได้เลือด
ผ่านสายสะดือ 1 รายจาก 3 ราย (ร้อยละ 33.3) เป็นผูท่ี้ไม่ไดรั้บการวินิจฉัยก่อนคลอดและไม่ไดเ้ลือดผ่านสาย
สะดือ 9 รายจาก 11 ราย (ร้อยละ 81.8)  ผลการรักษามีผูป่้วยเสียชีวิต 1 ราย (ร้อยละ 7.1) จากลมร่ัวในปอดท่ีอาย ุ
12 วนั (ตารางท่ี 1) 
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ตารางท่ี 1 ขอ้มูลอาการทางคลินิก อาการ อาการแสดง ผลการตรวจยีนกลายพนัธุ์และการรักษาท่ีไดรั้บในช่วง
ทารกแรกเกิด (0-30 วนั) 
ข้อมูลทางคลนิิกในช่วงทารกแรกเกดิ  จํานวน ร้อยละ 

เพศ 
ชาย 
หญิง 

 
5 
9 

 
35.7 
64.3 

อายุครรภ์  
คลอดครบก าหนด (≥ 37 สัปดาห์) 
คลอดก่อนก าหนด (< 37 สัปดาห์) 

 
5 
9 

 
35.7 
64.3 

ชนิดของการกลายพนัธุ์ อลัลีล 1/อลัลีล 2 
SPTB Buffalo (SPTB c.6074T>G)/SPTB Buffalo (SPTB c.6074T>G) 
SPTB Providence (SPTB c.6055T>C)/SPTB Providence (SPTB c.6055T>C) 
SPTB Providence (SPTB c.6055T>C)/SPTB Buffalo (SPTB c.6074T>G) 

 
7 
4 
3 

 
50.0 
28.6 
21.4 

อาการทารกบวมนํ้าระหว่างตั้งครรภ์ (hydrop fetalis) 
มีภาวะทารกบวมน ้า 
ไม่มีภาวะทารกบวมน ้

 
1 
13 

 
7.1 
92.9 

การได้รับการวินิจฉัยก่อนคลอดว่าทารกในครรภ์พบภาวะซีด (fetal anemia) 
ไดรั้บการวินิจฉยัก่อนคลอด 
ไม่ไดรั้บการวินิจฉยัก่อนคลอด 

 
3 
11 

 
21.4 
78.6 

การให้เลือดในทารกในครรภ์ (intrauterine transfusion) 
มีการให้เลือดในทารกในครรภ์ รายท่ี 1 ไดรั้บเลือดท่ีอายุครรภ ์20 และ 24 สัปดาห์ รายท่ี 2 
ได้รับเลือดท่ีอายุครรภ์ 24  และ 28 สัปดาห์ รายท่ี 3 ได้รับเลือดท่ีอายุครรภ์ 34 และ 36 
สัปดาห ์
ทารกในครรภไ์ม่ไดรั้บเลือด    

 
3 
 
 
11 

 
21.4 
 
 
78.6 

การเปลีย่นถ่ายเลือด (total blood exchange) 
รักษาดว้ยการเปลี่ยนถ่ายเลือด 
ไม่ไดรั้บการรักษาดว้ยการเปลี่ยนถ่ายเลือด 

 
9 
5 

 
64.3 
35.7 
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ข้อมูลทางคลนิิกในช่วงทารกแรกเกดิ  จํานวน ร้อยละ 

ภาวะความดันเลือดในปอดสูงในทารก (persistent pulmonary hypertension of newborn) 
มีภาวะความดนัเลือดในปอดสูง 
ไม่มีภาวะความดนัเลือดในปอดสูง 

 
5 
9 

 
35.7 
64.3 

ภาวะความดันเลือดตํ่า (hypotension) 
มีความดนัเลือดต ่า 
ไม่มีความดนัเลือดต ่า 

 
5 
9 

 
35.7 
64.3 

การใส่ท่อช่วยหายใจ (endotracheal tube intubation) 
ใส่ท่อช่วยหายใจ (intrauterine transfusion (IUT) 1 ราย, non IUT 9 ราย) 
ไม่ใส่ท่อช่วยหายใจ (intrauterine transfusion (IUT) 2 ราย, non IUT 2 ราย) 

 
10 
4 

 
71.4 
28.6 

การให้เลือดตั้งแต่แรกเกดิ (LPRC transfusion at birth) 
ไดรั้บเลือดตั้งแต่แรกเกิด 
ไม่ไดรั้บเลือดตั้งแต่แรกเกิด 

 
14 
0 

 
100 
0 

การพยากรณ์โรครอดชีวิต 
รอดชีวิต 
เสียชีวิต 

 
13 
1 

 
92.9 
7.1 

 
ตารางท่ี 2 แสดงค่ามัธยฐานของอายุครรภ์ น ้ าหนักแรกเกิดและผลตรวจทางห้องปฏิบัติการ พบว่า

น ้ าหนักเฉล่ียแรกเกิด 1,997 กรัม ค่าฮีโมโกลบินเฉล่ียแรกเกิด 5.2 g/dL มีค่า RBC distribution width (RDW) ท่ี
สูงขึ้ นมาก เฉล่ีย 25.0 % ค่าเฉล่ีย mean corpuscular volume (MCV) 82.6 ท่ีต ่ากว่าช่วงอายุ mean corpuscular 
hemoglobin concentration แดงเท่ากบั 33.8 g/dL , nucleated red cell (NRC) (/100 WBC) สูงขึ้นในปริมาณเฉล่ีย 
238/100 WBC, reticulocyte เฉล่ีย 19.5 การท างานของตบัพบความผิดปกติโดยพบว่า มีการเพิ่มขึ้นของระดับ 
bilirubin ในเลือดโดยเป็นค่า indirect bilirubin (g/dL) หรือทารกมีภาวะ unconjugated hyperbilirubinemia และมี
ค่า AST ท่ีสูงขี้นกวา่ค่าเฉล่ียในทารกทัว่ไป 
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ตารางท่ี 2 แสดงค่ามธัยฐานขอ้มูลทางคลินิกและผลตรวจทางหอ้งปฏิบติัการในผูป่้วยในช่วงแรกเกิด 
ข้อมูลทางคลนิิกและผลตรวจทางห้องปฏิบัติการ Median Min Max 

อายุครรภ์ (สัปดาห์) 36 31 40 

นํ้าหนักแรกเกดิ (กรัม) 1,997 1,380 2,860 

Complete Blood Count (at birth)  
Hemoglobin (g/dL) 
Hematocrit (%) 
Mean corpuscular volume (MCV) (fl) 
Mean corpuscular hemoglobin (MCH) (pg) 
Mean corpuscular hemoglobin concentration (MCHC) (g/dL) 
RBC distribution width (RDW) (%) 
Nucleated red cell (NRC) (/100 WBC) 
Corrected WBC (*10^3/cu.mm) 
Platelet counts (*10^3/cu.mm) 

 
5.2 

14.7 
82.6 
28.9 
33.8 
25.0 
238 

15,318.5 
188,000 

 
3.4 
6.1 

67.5 
24.8 
26.4 
3.3 
2 

2,120.0 
103,000 

 
10.2 
29.8 
103 
45.9 
55.7 
1.0 
653 

42,114 
325,000 

Reticulocyte count (at birth) 19.5 0.5 34.7 

Liver function test (ท่ีอายุ < 1 สัปดาห์) 
Total bilirubin (mg/dL) 
Direct bilirubin (mg/dL) 
Indirect bilirubin (g/dL) 
Aspartate aminotransferase (AST) (U/L) 
Alanine aminotransferase (ALT) (U/L) 
Alkaline phosphatase (IU/L) 

 
12.3 
1.9 
9.1 

81.0 
18.0 

101.0 

 
3.7 
1.1 
2.4 
17 
6 

75 

 
27.6 
10.6 
17.5 
1560 
289 
241 

 
ตารางท่ี 3 พบว่าผูป่้วยทั้งหมดเป็นภาวะซีดเร้ือรังชนิดพึ่งพาเลือด มีภาวะเหล็กเกินตอ้งไดรั้บยาขบัเหล็ก

ตบัมา้มโต หวัใจโตทุกราย น ้ าหนกัส่วนสูงต ่ากว่าค่าเฉล่ียตามเกณฑอ์ายรุ้อยละ 84.6 การรักษาอ่ืน ๆ คือการตดัมา้ม
เน่ืองจากมีภาวะ hypersplenism 2 ราย (ร้อยละ15.4) โดยรายท่ี 1 ตดัมา้มเม่ืออายุได้ 2 ปี 9 เดือน และรายท่ี 2 ตดั
มา้มเม่ืออายุได้ 6 ปี 5 เดือน หลงัตดัมา้มพบว่า Hb เฉล่ียเพิ่มขึ้นประมาณ 2-3 g/dL จากท่ีให้เลือดทุก 2 สัปดาห์
สามารถเพิ่มระยะห่างในการให้เลือดไดเ้ป็นทุก 4 สัปดาห์ รักษาให้หายขาดโดยการปลูกถ่ายเซลล์ตน้ก าเนิดเม็ด
โลหิตจากพี่ชาย 1 ราย ท าใหผ้ลเลือด Hb เพิ่มเป็นปกติ ไม่ตอ้งใหเ้ลือด คิดเป็นร้อยละ 7.7 
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ตารางท่ี 3 ขอ้มูลอาการทางคลินิก และการรักษาท่ีไดรั้บในผูป่้วยท่ีรอดชีวิต  
ข้อมูลทางคลนิิกในช่วงอายุมากกว่า 1 เดือน จํานวน ร้อยละ 

ตับม้ามโต  
มีภาวะตบัมา้มโต 
ไม่มีภาวะตบัมา้มโต 
ภาวะหัวใจโต  
มีภาวะหวัใจโต 
ไม่มีหวัใจโต 
ภาวะเจริญเติบโตช้า  
มีภาวะเจริญเติบโตชา้ 
เจริญเติบโตปกติ 
ภาวะเหลก็เกนิ  
มีภาวะเหลก็เกิน 
ไม่มีภาวะเหลก็เกิน 
การให้เลือดสมํ่าเสมอ  
ไดเ้ลือดสม ่าเสมอ 
ไม่ไดเ้ลือดสม ่าเสมอ 
การให้ยา ursodeoxycholic acid ในช่วง 6 เดือนแรก 
ไดรั้บยา ursodeoxycholic acid 
ไม่ไดรั้บยา ursodeoxycholic acid 
การให้ยาขับเหลก็  
ไดย้าขบัเหลก็ 
ไม่ไดย้าขบัเหลก็ 
การตัดม้าม  
ตดัมา้ม 
ไม่ไดต้ดัมา้ม 
การปลูกถ่ายเซลล์ต้นกาํเนิดเม็ดโลหิต  
ไดรั้บการปลูกถ่ายเซลลต์น้ก าเนิดเม็ดโลหิต (match-related stem cell transplant)  
ไม่ไดรั้บการปลูกถ่ายเซลลต์น้ก าเนิดเมด็โลหิต 

 
13 
0 
 

13 
0 
 
11 
2 
 
12 
1 
 
13 
0 
 

7 
6 
 
13 
0 
 

2 
11 

 
1 

12 

 
100 
0 
 

100 
0 
 

84.6 
15.4 

 
92.3 
7.7 

 
100 
0 
 

53.8 
46.2 

 
100 
0 
 

15.4 
84.6 

 
7.7 

92.3 
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ตารางท่ี 4 แสดงค่ามธัยฐานขอ้มูลดา้นคลินิกหลงัจากติดตามผูป่้วยจนถึงปัจจุบนั (ธันวาคม พ.ศ. 2566) 
อายุเฉล่ีย 6 ปี 1 เดือน  ตอ้งรับเลือดทุก 2 - 4 สัปดาห์ ยกเวน้รายท่ีไดรั้บการปลูกถ่ายไขกระดูก อายุท่ีเร่ิมให้เลือด
เฉล่ียคือ 2 เดือน ภาวะแทรกซ้อนคือมีภาวะเหล็กเกิน อายุเฉล่ียท่ีเร่ิมให้ยาขบัเหล็กอยู่ท่ี 2 ปี 1 เดือน ค่าเฉล่ียของ
ระดบั ferritin ก่อนเร่ิมยาขบัเหล็กคือ 1783 ng/dL ระดบั ferritin หลงัรับยาขบัเหล็กเฉล่ีย 2350 ng/dL, ค่า Hb เฉล่ีย
ก่อนให้เลือด 6.7 g/dL มีค่าเฉล่ีย MCV 77.7, MCH 25.3 pg, MCHC แดง 32.5 g/dL, RDW เฉล่ีย 17.0, % NRC 
เฉล่ีย 2/100 WBC การท างานของตบัพบความผิดปกติมีการเพิ่มขึ้นของระดบั TB ในเลือดเฉล่ีย 4.24 (mg/dL) โดย
เป็นค่า IB เฉล่ีย 3.56 (g/dL) และมีค่าเฉล่ีย AST  ALT ท่ีสูงขี้นกวา่ค่าปกติ 2-3 เท่า 

 
ตารางท่ี 4 แสดงค่ามธัยฐานขอ้มูลทางคลินิกและผลตรวจทางหอ้งปฏิบติัการ  

ข้อมูลทางคลนิิกและผลตรวจทางห้องปฏิบัติการ Median Min Max 

อายุปัจจุบัน 6 ปี 1 เดือน 7 เดือน 11 ปี 8 เดือน 
อายุท่ีเร่ิมรับเลือดประจํา  2 เดือน 1 เดือน 7 เดือน 
อายุท่ีเร่ิมยาขับเหลก็  2 ปี 1 เดือน 1 ปี10 เดือน 2 ปี 10 เดือน 
Complete Blood Count  
Hemoglobin (g/dL) (Pre-transfusion) 
Hematocrit (%) (Pre-transfusion) 
MCV (fl) 
MCH (pg) 
MCHC (g/dL) 
RDW (%) 
Nucleated red cell (NRC) (/100 WBC) 
Corrected WBC (*10^3/cu.mm) 
Platelet counts (*10^3/cu.mm) 

 
6.7 

22.8 
77.7 
25.3 
32.5 
17.0 

2 
9,060 

363,000 

 
3.7 

15.8 
71.0 
22.5 
31.7 
14.6 

0 
2,000 

157,000 

 
8.4 

22.8 
82.0 
27.9 
33.6 
27.7 
11 

30,450 
130,8000 

Serum ferritin (ก่อนเร่ิมยาขบัเหลก็) ng/dL 1783 1,189 2,241 
Serum ferritin (ล่าสุดหลงัไดรั้บยาขบัเหลก็) ng/dL 2,350 446 7838 
Liver Function Test  
Total bilirubin (mg/dL) 
Direct bilirubin (mg/dL) 
Indirect bilirubin (g/dL) 

 
4.2 
0.5 
3.6 

 
2.4 
0.4 
0.5 

 
5.7 
0.9 
5.3 
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ข้อมูลทางคลนิิกและผลตรวจทางห้องปฏิบัติการ Median Min Max 
Aspartate aminotransferase (AST) (U/L) 
Alanine aminotransferase (ALT) (U/L) 
Alkaline phosphatase (IU/L) 

75 
61 

186.5 

32 
9 

140 

368 
405 
327 

 
อภิปรายผลการศึกษา 
 แนวคิดของการรวบรวมผลการศึกษาน้ีเกิดจากการสังเกตว่าทารกท่ีหลงัคลอดมีภาวะซีดรุนแรงจาก
ภาวะเม็ดเลือดแดงแตก มักจะมีอาการตัวเหลืองรุนแรงตอ้งถ่ายเลือดมากกว่าร้อยละ 60 และมีระบบหายใจ
ลม้เหลวมากกวา่ร้อยละ 70 โดยท่ีสาเหตุของภาวะตวัเหลืองไม่ไดเ้กิดจากสาเหตุรุนแรงท่ีพบไดท้ัว่ไปเช่น ABO 
incompatibility, G 6 PD deficiency โดยเกือบทั้งหมดของผูป่้วยในช่วงแรกยงัไม่ได้รับการตรวจยืนยนัจากผล
ตรวจการกลายพนัธุ์ของยนี และไม่ไดรั้บการวินิจฉยัก่อนคลอดวา่เป็นโรคน้ี  
 HPP เป็นโรคเม็ดเลือดแดงผิดปกติท่ีหายาก จดัอยู่ในกลุ่ม hereditary elliptocytosis ซ่ึงเกิดจากความ
ผิดปกติของโปรตีนโครงร่างเยือ่หุ้มเซลลเ์ม็ดเลือดแดง เช่น spectrin ส่งผลให้โครงสร้างไม่มัน่คงเม็ดเลือดแดงมี
ความเปราะบางสูงและแตกไดง้่าย โดยเฉพาะภายใตภ้าวะเครียดทางกายภาพหรืออุณหภูมิท่ีสูงขึ้น20 เกิดภาวะซีด
รุนแรงตั้งแต่วยัทารก ผลกระทบระยะยาวไดแ้ก่ ภาวะซีดเร้ือรัง การเจริญเติบโตล่าช้า ภาวะเหล็กเกิน และเพิ่ม
ความเส่ียงต่อการเกิดน่ิวในถุงน ้าดี 

จากการศึกษาน้ีพบวา่ ถา้มีการวินิจฉยัไดท้นัท่วงทีจากสูตินรีแพทยโ์ดยการท าอลัตราซาวน์ พบภาวะซีด
รุนแรงในทารกในครรภ ์น าไปสู่การเจาะสายสะดือเพื่อยนืยนัการวินิจฉยัและการใหเ้ลือดทารกในครรภผ์า่นสาย
สะดือจะลดความรุนแรงของภาวะการหายใจลม้เหลวได ้ใน 3 ราย ท่ีไดรั้บเลือดตั้งแต่ในครรภ์พบภาวะหายใจ
ลม้เหลว 1 ราย คิดเป็นร้อยละ 33.3 เทียบกบัผูป่้วย 11 ราย ท่ีไม่ไดรั้บเลือดในครรภมี์การใส่ท่อช่วยหายใจ 9 ราย 
คิดเป็นร้อยละ 81.8  
 การตรวจวินิจฉัยในโรงพยาบาลทัว่ไปท่ียงัไม่มีการตรวจการกลายพนัธุ์ของยีน ท าไดโ้ดยการนับเม็ด
เลือด ร่วมกบัการตรวจสเมียร์เลือดจากผูป่้วยและบิดา มารดา ท่ีมีลกัษณะเขา้ไดก้บั HE ซ่ึงตอ้งอาศยัผูเ้ช่ียวชาญ
ในการแปลผล และการตรวจ EMA binding test21 การตรวจชนิดของยีนกลายพนัธุ์ ในผูป่้วยในการศึกษาน้ีเป็น
การตรวจยอ้นหลงั โดยไดรั้บความอนุเคราะห์ส่งเลือดตรวจท่ี ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ โรงพยาบาลศิริราชและ
ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ มหาวิทยาลยัเชียงใหม่ โดยวิธีการตรวจพีซีอาร์ (polymerase chain reaction, PCR) เพื่อ
หาชนิดของการกลายพันธุ์ท่ีเก่ียวข้องกับการเกิดโรค HE, HPP ได้แก่ความผิดปกติของยีน spectrin ท่ีพบมี
รายงานในประเทศไทย คือชนิด SPTB Providence, SPTB Chaing Mai และ SPTB Buffalo และในการศึกษาน้ี
พบความผิดปกติชนิด Spectrin Buffalo 2 อลัลีล (homozygous) มากท่ีสุด การตรวจการกลายพนัธุ์ของยีนจะเป็น
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วิธีมาตรฐานเพื่อยืนยนัการวินิจฉัย22  ในสถานท่ีท่ีท าการตรวจไม่ได้อาจสามารคดักรองเพื่อให้นึกถึงโรคน้ี โดย
จากการศึกษาน้ีพบว่าในทารกท่ีมีอาการซีดมากและตวัเหลืองรุนแรง ประวติับิดา มารดา ตรวจไม่พบคู่เส่ียง
ธาลสัซีเมียชนิดรุนแรง ผลตรวจทางห้องปฏิบติัการพบ MCV ต ่า RDW กวา้ง มี NRC สูงควรนึกถึงโรค HPP 
อย่างไรก็ตามยงัมีขอ้จ ากดั ได้แก่การตรวจ smear เลือดแมมี้ความไวสูงแต่ขึ้นกบัทกัษะผูต้รวจ genetic testing 
แมจ้ะจ าเพาะแต่มีค่าใช้จ่ายสูงและไม่แพร่หลาย ดงันั้นจึงควรใช้การตรวจร่วมกันในวิธีท่ีท าได้ และพิจารณา
ประวติัทางครอบครัว (family history) ร่วมดว้ย 

การศึกษาน้ีพบว่า HPP มีอาการทางคลินิกหลายอย่างรุนแรง ทารกมกัมีน ้ าหนักตวัน้อยกว่าเกณฑ์ มี
ภาวะเหลืองรุนแรงทั้งในผูป่้วยคลอดครบก าหนดหรือก่อนก าหนด ตอ้งไดรั้บการส่องไฟ และหลายรายตอ้ง
รักษาโดยการเปล่ียนถ่ายเลือด ภาวะเหลืองถา้รักษาไม่ทนัท่วงทีจะท าให้ทารกมีอาการผิดปกติทางดา้นสมอ 23 
(kernicterus) ระยะยาวส่งผลใหมี้พฒันาการล่าชา้กว่าปกติ ภาวะ neonatal cholestasis ยงัพบไดบ้่อยในทารกกลุ่ม
น้ี ผูว้ิจยัพบวา่มีทารกท่ีอาย ุ2 - 4 สัปดาห์หลงัจากท่ีมีระดบั indirect bilirubin สูง ต่อมายงัมีอาการเหลือง เร่ิมมีค่า 
direct bilirubin ท่ีเร่ิมสูงขึ้นร่วมกบัระดบั AST, ALT สูงขึ้น โดยบางรายไดส่้งตรวจหาสาเหตุอ่ืน ๆ ร่วมดว้ยเช่น 
การส่งตรวจทางรังสีเพื่อหาสาเหตุท่ีพบบ่อย24 ไดแ้ก่ภาวะท่อน ้ าดีอุดตนั หรือการส่งตรวจไวรัสตบัอกัเสบ ไม่พบ
ความผิดปกติอ่ืน จากการสังเกตในงานวิจยัน้ีผูป่้วยไดรั้บการรักษาดว้ยยา ursodeoxycholic acid ถึงร้อยละ 53.8 
และจากการติดตามการรักษามกัหยุดยา ursodeoxycholic acid ไดใ้นช่วง 6 เดือนแรกเน่ืองจากระดบั AST และ 
ALT กลบัมาสู่ระดบัปกติ จ าเป็นตอ้งศึกษาเพิ่มเติมเร่ืองระดบั direct bilirubin, AST, ALT ท่ีสูงในช่วงแรกหรือ 
cholestasis jaundice ว่าสัมพนัธ์กบัตวัโรคหรือเกิดจากสาเหตุอ่ืน ๆ หรือไม่ เช่น การให้เลือด การให้สารอาหาร
ทางหลอดเลือดด า เป็นตน้25 

ระบบหายใจลม้เหลวในการวิจยัน้ีพบได้ร้อยละ 71.4 ตอ้งได้รับการใส่ท่อช่วยหายใจและได้รับการ
รักษาในหอผูป่้วยวิกฤต พบความดนัเลือดในปอดสูงในทารกแรกเกิดหรือ persistent pulmonary hypertension of  
the newborn (PPHN) ร้อยละ 35.7 ซ่ึงเป็นภาวะท่ีความตา้นทานและความดนัหลอดเลือดแดงในปอดไม่ลดลง
ตามปกติหลงัเกิด ส่งผลใหท้ารกเสียชีวิตได ้จากการศึกษาของแพทยห์ญิงพรพิมล โรจนครินทร์ ในโรงพยาบาล
สรรพสิทธิประสงค์26 ศึกษาทารกท่ีมี PPHN พบเสียชีวิตร้อยละ 41 แต่สาเหตุพบบ่อยสุดคือ ภาวะ transient 
tachypnea of  newborn (TTN) นอกนั้นเป็นสาเหตุอ่ืน ๆ อยา่งไรก็ตามภาวะ PPHN มีอตัราการเสียชีวิตท่ีสูง และ
พบไดถึ้งร้อยละ 35.7 ในผูป่้วยท่ีทารกแรกเกิดท่ีไดรั้บการวินิจฉัย HPP และน าไปสู่การเสียชีวิต 1 ราย (ร้อยละ 
7.1) การเฝ้าระวงัและลดความเส่ียงท่ีจะน าไปสู่ภาวะความดนัเลือดในปอดสูงเช่น ในรายท่ีมีการใหเ้ลือดระหวา่ง
ตั้งครรภไ์ม่พบภาวะ PPHN จึงน่าจะลดโอกาสการเสียชีวิตและการเกิดภาวะแทรกซอ้นได ้ 
 การศึกษาน้ีแสดงให้เห็นว่า HPP มีความแตกต่างจากธาลสัซีเมียชนิดรุนแรง โดยผูป่้วยมกัมีภาวะซีด
ตั้งแต่ในครรภ์ เส่ียงต่อภาวะแทรกซ้อนรุนแรงและการเสียชีวิต ผูท่ี้รอดชีวิตตอ้งได้รับเลือดตั้งแต่อายุยงัน้อย
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เฉล่ียตั้งแต่อายุ 2 เดือน และรับเลือดทุก 2 - 4 สัปดาห์อยา่งต่อเน่ืองจนเกิดภาวะเหล็กเกิน ขอ้มูลค่าเม็ดเลือดแดง 
(red blood cell indices) พบความแตกต่างจากโรคธาลสัซีเมีย และ HS ซ่ึงมีประโยชน์ต่อการวินิจฉยั  

งานวิจยัน้ีแมมี้ขอ้จ ากดัดา้นการเก็บขอ้มูลยอ้นหลงั กลุ่มตวัอยา่งนอ้ย และขอ้มูลบางส่วนไม่สมบูรณ์ แต่
เป็นประโยชน์ต่อการเขา้ใจพยาธิสรีรวิทยาและแนวทางการดูแล  ในอนาคตควรมีการศึกษาเชิงพหุสถาบนัและ
การเก็บขอ้มูลเชิงรุก เพื่อเพิ่มความน่าเช่ือถือและสนบัสนุนการพฒันาแนวทางการรักษาท่ีเหมาะสมยิง่ขึ้น 

ขอ้เสนอแนะควรตรวจคดักรองและวินิจฉยัตั้งแต่ระยะแรก โดยเฉพาะทารกในครรภห์รือทารกท่ีคลอด
มีอาการซีดและตวัเหลืองรุนแรง  หรือระบบหายใจลม้เหลว ควรไดรั้บการตรวจยีน HPP หากไม่พบสาเหตุอ่ืน 
การเลือกแนวทางรักษาตอ้งสอดคลอ้งกบับริบทผูป่้วย และควรดูแลอย่างต่อเน่ืองโดยทีมสหสาขาวิชาชีพและ
ครอบครัว เพื่อเพิ่มโอกาสรอดชีวิตและลดภาวะแทรกซอ้นระยะยาว 

 
บทสรุป 

HPP เป็นโรคพนัธุกรรมท่ีพบไม่บ่อย มีความรุนแรงตั้งแต่ในครรภแ์ละเส่ียงต่อการเสียชีวิต การวินิจฉัย
ก่อนคลอดอาศยัการตรวจอลัตราซาวน์และการทดสอบทางห้องปฏิบติัการโดยการตรวจวินิจฉัยยีนกลายพนัธุ์
ชนิด SPTB การให้เลือดทารกในครรภ์ช่วยลดความรุนแรง การรักษาระยะยาวคือให้เลือดและยาขบัเหล็ก บาง
รายอาจตอ้งตดัมา้ม ส่วนการปลูกถ่ายเซลลต์น้ก าเนิดยงัจ ากดัดว้ยงบประมาณและผูบ้ริจาค 
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