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อัันดัับแรก ข้้อเท็็จจริิง...

1 �อััลฟาธาลััสซีีเมีีย (Alpha thalassemia) (AT) เป็็นภาวะทาง 
เลืือดที่่�คุุณมีีมาแต่่กำำ�เนิิด คุุณต้้องได้้รัับยีีนผิิดปกติิทั้้�งจากพ่่อและ 
แม่่ที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีีย

2 หากคุุณได้้รัับยีีนผิิดปกติิจากพ่่อหรืือแม่่ เพีียงคนใดคนหนึ่่�ง  
จะถืือว่่าคุุณเป็็นพาหะแต่่ไม่่ได้้มีีภาวะนี้้� แต่่หากคู่่�สามีีภรรยา 
ของคุุณก็็เป็็นพาหะด้้วยเช่่นกััน คุุณมีีโอกาสที่่�จะมีีลููกเป็็นอััลฟา 
ธาลััสซีีเมีีย

3 �อััลฟาธาลััสซีีเมีียมัักจะพบบ่่อยที่่�สุุดในผู้้�ที่่�มีีบรรพบุุรุุษจากภููมิิภาค
เอเชีียตะวัันออกเฉีียงใต้้และเอเชีียใต้้ แอฟริิกา ตะวัันออกกลาง 
และบริิเวณเมดิิเตอร์์เรเนีียน

4 �ยีีนที่่�ก่่อให้้เกิิดอััลฟาธาลััสซีีเมีียมีีสองคู่่� – คุุณอาจมีียีีนผิิดปกติิ
จำำ�นวนหนึ่่�งตััว สองตััว สามตััว หรืือสี่่�ตััว นอกจากนี้้� ยีีนผิิดปกติ ิ
อาจมีีได้้หลายประเภท – ยีีนอาจขาดหายไปหรืือผิิดปกติิ

5 ระดัับความรุุนแรงโรคของอััลฟาธาลััสซีีเมีียของคุุณจะขึ้้�นอยู่่�กัับ 
จำำ�นวนและประเภทของยีีนผิิดปกติิที่่�คุุณมีีอยู่่�ในร่่างกาย

6 อััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (AT major) (มีียีีนผิิดปกติิจำำ�นวนสี่่�ตััว) 
โดยปกติิจะทำำ�ให้้เสีียชีีวิิตในครรภ์์หรืือหลัังคลอดไม่่นาน หากไม่ ่
ได้้รัับความช่่วยเหลืือ ภาวะนี้้�เป็็นโรคที่่�เกิิดตลอดชีีวิิตแต่่ปััจจุุบััน 
สามารถจััดการได้้ด้้วยการบำำ�บััดรัักษา

จุุลสารเล่่มนี้้�จะช่่วยให้้คุุณเข้้าใจเกี่่�ยวกัับอััลฟาธาลััสซีีเมีีย (AT) 
เพื่่�อให้้คุุณสามารถพููดคุุยกัับทีีมงานทางการแพทย์์เกี่่�ยวกัับ 
ภาวะนี้้�พร้้อมทั้้�งการบำำ�บััดรัักษา 
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อััลฟาธาลััสซีีเมีียคืืออะไร
โรคธาลััสซีีเมีียเป็็นภาวะที่่�คุุณมีีมาแต่่กำำ�เนิิด โรคนี้้�จะส่่งผลกระทบต่่อ  
เซลล์์เม็็ดเลืือดแดง โรคธาลััสซีีเมีียมีีสองประเภทที่่�สำำ�คััญ ได้้แก่่ 
อััลฟาธาลััสซีีเมีีย (AT) และ เบต้้าธาลััสซีีเมีีย (BT) จุุลสารเล่่มนี้้�จะให้้
ข้้อมููลเกี่่�ยวกัับโรคอััลฟาธาลััสซีีเมีีย

สำำ�หรับัโรคอััลฟาธาลัสัซีเีมียีนั้้�น ร่่างกายไม่่สามารถสร้้าง ฮีโีมโกลบิิน 
(Hb) ที่่�แข็็งแรงและเพีียงพอและมีีจำำ�นวนเม็็ดเลืือดแดงที่่�น้้อยเกิินไป  
ฮีีโมโกลบิิน (Hb) เป็็นโปรตีีนที่่�อยู่่�ในเม็็ดเลืือดแดงที่่�ทำำ�ให้้เม็็ด 
เลืือดแดงสามารถลำำ�เลีียงออกซิิเจนไปยัังส่่วนต่่าง ๆ ทั่่�วร่่างกาย 

ปอด

ไขกระดูก

เซลลเม็ดเลือดแดงที่สมบูรณแข็งแรง
หลอดเลือด

โมเลกุลของ
ออกซิเจน

ฮีโมโกลบิน

เมื่อเซลลเม็ดเลือดแดงไหลผานปอด 
ออกซิเจนจะจับโมเลกุลในเซลลเม็ด
เลือดแดงซึ่งเรียกวาฮีโมโกลบินเซลลเม็ด

เลือดแดง
จะลําเลียง
และปลด
ปลอยออก
ซิเจน
ไปยังสวน
ตาง ๆ 
ของ
รางกาย

เซลลเม็ดเลือดแดงที่สมบูรณแข็ง
แรงจะถูกผลิตขึ้นในไขกระดูก 
(วัตถุคลายฟองนํ้าที่พบในกระดูก)

3

1

2
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อัลฟาธาลัสซีเมีย (Alpha Thalassemia)

เหตุุใดจึึงไม่่ได้้มีีการสร้้างฮีีโมโกลบิินอย่่างเหมาะสม
ฮีีโมโกลบิินเป็็นโมเลกุุลโปรตีีนในเม็็ดเลืือดแดงที่่�ลำำ�เลีียงออกซิิเจนจาก
ปอดไปยัังเนื้้�อเยื่่�อส่่วนต่่าง ๆ ของร่่างกาย นอกจากนี้้�ฮีีโมโกลบิินยััง
ลำำ�เลีียงคาร์์บอนไดออกไซด์์จากเนื้้�อเยื่่�อกลัับไปยัังปอดอีีกด้้วย  
ฮีีโมโกลบิินจะช่่วยคงรููปของเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงไว้้ได้้ 

ฮีีโมโกลบิินในผู้้�ใหญ่่ทั่่�วไปจะประกอบด้้วยโปรตีีนจำำ�นวนสี่่�ตััวที่่�เชื่่�อม
ต่่อกัันเรีียกว่่า สายโกลบิิน – สายอััลฟา (alpha chains) จำำ�นวนสองสาย 
และสายเบต้้า (beta chains) อีีกสองสาย หากคุุณเป็็นโรคอััลฟา 
ธาลััสซีีเมีีย ร่่างกายของคุุณจะสร้้างสายอััลฟาที่่�ผิิดปกติิหรืือสร้้างไม่่
เพีียงพอกัับความต้้องการของร่่างกาย ดัังนั้้�นคุุณจึึงไม่่สามารถมีี 
ฮีีโมโกลบิินที่่�แข็็งแรงและมีีจำำ�นวนเพีียงพอได้้

เมื่่�อร่่างกายไม่่มีีฮีีโมโกลบิินและเม็็ดเลืือดแดงที่่�สมบููรณ์์แข็็งแรง 
และเพีียงพอก็็จะทำำ�ให้้ออกซิิเจนไม่่สามารถไปเลี้้�ยงเนื้้�อเยื่่�อส่่วนต่่าง ๆ 
ของร่่างกายได้้และบุุคคลนั้้�นจะรู้้�สึึกอ่่อนเพลีีย เหนื่่�อย และหายใจลำำ�บาก 
ภาวะนี้้�เรีียกว่่า ภาวะโลหิิตจาง (anemia) ภาวะนี้้�อาจมีีลัักษณะอาการ
ในระดัับเล็็กน้้อยหรืือระดัับรุุนแรง ภาวะโลหิิตจางระดัับรุุนแรงสามารถ
ทำำ�ลายอวััยวะและอาจทำำ�ให้้เสีียชีีวิิตได้้

สาย
อัลฟา 
(Alpha 
chain)

กลุมฮีม 
(Heme)

สายเบตา (Beta chain)

สายเบตา 
(Beta chain)

ในเซลลเม็ดเลือดแดงแตละเซลล
จะมีโมเลกุลของฮีโมโกลบิน

จํานวนมากกวา 250 ลานโมเลกุล

เซลลเม็ดเลือดแดง

สายพอลิเพปไทดชนิดไมมวนเปนเกลียว

กรดอะมิโน

สายอัลฟา (Alpha chain)
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อะไรเป็็นสาเหตุุของโรคอััลฟาธาลััสซีีเมีียและ 
โรคนี้้�เกิิดกัับใครบ้้าง
อััลฟาธาลััสซีีเมีียเป็็น ภาวะทางพัันธุุกรรมอย่่างหนึ่่�ง ซึ่่�งหมายความว่่า
ภาวะนี้้�มีีสาเหตุุมาจากการเปลี่่�ยนแปลง (การกลายพัันธุ์์�) ที่่�เกิิดขึ้้�นใน 
ยีีนหนึ่่�งตััวหรืือหลายตััว ซึ่่�งการเปลี่่�ยนแปลงสามารถเกิิดขึ้้�นได้้
หลายประเภท – การเปลี่่�ยนแปลงบางประเภทก่่อให้้เกิิดสายอััลฟาของ
ฮีีโมโกลบิินขาดหายไปอย่่างสิ้้�นเชิิง ในขณะที่่�การเปลี่่�ยนแปลงบาง
ประเภทก่่อให้้เกิิดการลดการผลิิตสายอััลฟา

โรคอััลฟาธาลััสซีีเมีียมัักพบบ่่อยในบางภููมิิภาคของโลกซึ่่�งประสบ
ปััญหาโรคไข้้มาลาเรีียหรืือเคยมีีโรคนี้้�มาก่่อนในอดีีต (ยกตััวอย่่างเช่่น 
ภููมิิภาคตะวัันออกกลาง แอฟริิกาเหนืือ อิินเดีีย และเอเชีียตะวัันออกเฉีียง
ใต้้) และในบุุคคลที่่�มีีบรรพบุุรุุษมีีถิ่่�นลำำ�เนามาจากพื้้�นที่่�เหล่่านี้้� นี่่�เป็็น
เพราะว่่าความผิิดปกติิของยีีนที่่�เป็็นสาเหตุุของการเกิิดอััลฟาธาลััสซี ี
เมีียนั้้�นยัังช่่วยป้้องกัันการติิดเชื้้�อมาลาเรีียอีีกด้้วย 

เมื่่�อเวลาผ่่านไป ประชากรที่่�มีีความผิิดปกติิของยีีนที่่�ก่่อให้้เกิิด
อััลฟาธาลััสซีีเมีียนั้้�นได้้มีีสััดส่่วนเพิ่่�มสููงขึ้้�นเนื่่�องจากประชากรได้้มีี 
การย้้ายถิ่่�นไปยัังส่่วนอื่่�น ๆ ของโลก ดัังนั้้�นอััลฟาธาลััสซีีเมีียจึึง 
สามารถพบบ่่อยขึ้้�นในภููมิิภาคอื่่�น ๆ ด้้วย

คำำ�ถามของฉััน

กรุุณาจดบัันทึึกคำำ�ถามหรืือข้้อสงสััยที่่�คุุณมีีเกี่่�ยวกัับสาเหตุุการเกิิด
อััลฟาธาลััสซีีเมีียเพื่่�อพููดคุุยกัับแพทย์์ของคุุณ
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ประเภทของอััลฟาธาลััสซีีเมีีย
ประเภทของอััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�คุุณเป็็นอยู่่�และผลกระทบที่่�มีีต่่อคุุณจะ 
ขึ้้�นอยู่่�กัับ: 
•	จำ ำ�นวนและชนิิดของยีีนที่่�มีีการกลายพัันธุ์์� 
•	กลุ่่�มยี ีนที่่�ได้้รัับผลกระทบ
•	ยี ีนที่่�ได้้รัับผลกระทบแต่่ละตััวถููกทำำ�ลายหรืือขาดหายไปหรืือไม่่

สี่่�ประเภทของอััลฟาธาลััสซีีเมีีย
พาหะแฝงซึ่่�งไม่่แสดงอาการผิิดปกติิให้้เห็็น (silent carrier) ผลการ
ตรวจเลืือดมัักจะเป็็นปกติิ บ่่อยครั้้�งที่่�คุุณมัักจะไม่่มีีอาการใด ๆ แต่่คุุณ
สามารถส่่งต่่อยีีนที่่�ผิิดปกติินี้้�ไปยัังลููกของคุุณได้้

อััลฟาธาลััสซีีเมีียแบบไมเนอร์์/เทรต (minor/trait) คุุณอาจเป็็นภาวะ 
โลหิิตจางที่่�ไม่่รุุนแรงที่่�มีีจำำ�นวนเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงน้้อยที่่�อาจถููก 
เข้้าใจผิิดว่่าเป็็นภาวะโลหิิตจางที่่�เกิิดจากการขาดธาตุุเหล็็ก (iron  
deficiency anemia) มีียีีนสองตััวได้้รัับผลกระทบ

อััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิด ฮีีโมโกลบิินเฮช (Hemoglobin H (HbH) AT) 
มีี อััลฟายีีนที่่�ทำำ�หน้้าที่่�เหลืือเพีียงตััวเดีียวเดีียวเท่่านั้้�น คุุณอาจมีีภาวะ 
โลหิิตจางที่่�มีีลัักษณะอาการปานกลางไปจนถึึงระดัับรุุนแรงมีีความเสี่่�ยง 
สููงขึ้้�นที่่�ลููกของคุุณจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียแบบเมเจอร์์ (AT major)

อััลฟาธาลััสซีีเมีียแบบเมเจอร์์ (Alpha Thalassemia Major)  

ยีีนทั้้�งสี่่�ตััว ขาดหายไป การขาดหายไปของยีีนทั้้�งสี่่�ตััวนี้้�ก่่อให้้เกิิด 
ภาวะโลหิิตจางที่่�รุุนแรง ในกรณีีส่่วนใหญ่่ เด็็กที่่�มีีภาวะนี้้�มัักจะเสีียชีีวิิต 
ตั้้�งแต่่ในครรภ์์เว้้นแต่่ได้้รัับการบำำ�บััดรัักษาตั้้�งแต่่อยู่่�ในครรภ์์

คุุณสามารถอ่านข้้อมููลเพิ่่�มเติมิเกี่่�ยวกับัยีนีและพัันธุกุรรมที่่�เกี่่�ยวข้้องได้้ในหน้้า 6

ประเภทของอััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�ฉัันเป็็น

สอบถามแพทย์์ของคุุณเกี่่�ยวกัับประเภทของอััลฟาธาลััสซีีเมีีย 
ที่่�คุุณเป็็น จดบัันทึึกลงได้้ที่่�นี่่�

อ่่านเพิ่่�มเติิมเกี่่�ยวกัับความผิิดปกติิของยีีนในหน้้า 7
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ยีีนและพัันธุุกรรม
ยีีนจะอยู่่�ใน โครโมโซม (chromosomes) ทุุกเซลล์์ในร่่างกายของ
เราทุุกคนจะมีีโครโมโซมจำำ�นวน 23 คู่่� ดัังนั้้�นจึึงมีีทั้้�งหมด 46 โครโมโซม 
ทุุกโครโมโซมจะมีียีีนตั้้�งแต่่ 55 - 20000 ยีีน 

ยีีนจัับตััวกัันเป็็นคู่่�เช่่นกััน คุุณได้้รัับถ่่ายทอดสำำ�เนาของยีีนหนึ่่�งสำำ�เนา
จากแม่่และอีีกหนึ่่�งสำำ�เนาจากพ่่อ ยีีนหนึ่่�งคู่่�จะอยู่่�บนโครโมโซมหนึ่่�งคู่่� 
(ยีีนหนึ่่�งตััวจะอยู่่�บนแต่่ละโครโมโซม) ยีีนแต่่ละคู่่�จะมีีรหััสพัันธุุกรรมเพื่่�อ
สร้้างโปรตีีนหนึ่่�งตััว โปรตีีนจะประกอบด้้วยองค์์ประกอบย่่อยที่่�เชื่่�อมต่่อ
กัันเป็็นสายที่่�เรีียกว่่า กรดอะมิิโน (amino acids) และกรดอะมิิโน 
เหล่่านี้้�สำำ�คััญอย่่างยิ่่�งสำำ�หรัับการทำำ�งานของร่่างกาย

โดยสรุุปคืือ ยีีนจะมีีพิิมพ์์เขีียวในร่่างกายสำำ�หรัับการเจริิญเติิบโต การ
พััฒนาการ และการทำำ�งานของร่่างกายโดยรวมทั้้�งหมดของคุุณ

เกี่่�ยวข้้องกัับยีีนชนิิดใด
การผลิิตสายอััลฟาฮีีโมโกลบิิน (Hb alpha chains) จะอยู่่�ภายใต้้การ
ควบคุุมของยีีนสองคู่่� ได้้แก่่ HBA1 และ HBA2 รหััสพัันธุุกรรมที่่�ยีีนทั้้�ง
สองชนิิดนี้้�มีีอยู่่�นั้้�นจะเหมืือนกััน 

โครโมโซม (chromosomes)คือสายดีเอ็นเอ
ที่มีขนาดยาว16p13.3

ดีเอ็นเอ (DNA)

ยีน (Gene)คือสายดีเอ็นเอที่เก็บขอมูลทาง
พันธกุรรม ยีน HBA1 และ ยีน HBA2 จะใหคําสัง่
ใหสรางสายอัลฟาของฮีโมโกลบิน (Hb) 

การกลายพันธุ
ของยีน (gene 
mutation) คือ 
การเปลี่ยนแปลง
ในลําดับดีเอ็นเอ
ภายในยีน
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คนเราแต่่ละคนจะมีีสำำ�เนาของยีีนแต่่ละ 
ตััวจำำ�นวนหนึ่่�งสำำ�เนาที่่�ได้้รัับการถ่่าย 
ทอดมาจากพ่่อและสำำ�เนาของยีีน 
แต่่ละตััวอีีกหนึ่่�งสำำ�เนาที่่�ได้้รัับการถ่่าย 
ทอดมาจากแม่่ ซึ่่�งหมายความว่่ามีีสำำ�เนา 
ของยีีนจำำ�นวนทั้้�งหมดสี่่�สำำ�เนาที่่�อาจก่่อ 
ให้้เกิิดอััลฟาธาลััสซีีเมีียได้้
•	ยี ีน HBA1 จำำ�นวนสองตััว
•	ยี ีน HBA2 จำำ�นวนสองตััว

ความผิิดปกติิของยีีนชนิิดมีีการขาดหาย 

ไปกัับชนิิดไม่่มีีการขาดหายไป มีีความผิิด
ปกติิของยีีนสองแบบที่่�สำำ�คััญซึ่่�งเกิิดขึ้้�นในอััลฟาธาลััสซีีเมีีย
•	 หากยีีนขาดหายไปอย่่างสิ้้�นเชิิง กรณีีนี้้�เรีียกว่่า ธาลััสซีีเมีียแบบมีียีีน

ขาดหายไป (deletional thalassemia)

•	 หากยีีนไม่่ได้้ขาดหายแต่่ถููกทำำ�ลาย กรณีีนี้้�เรีียกว่่า ธาลััสซีีเมีียแบบ

ไม่่มีีการขาดหายไป (non-deletional thalassemia) ความผิิด
ปกติิของยีีนในแบบไม่่มีีการขาดหายไป (non-deletional gene 
changes) ภาวะนี้้�มีีแนวโน้้มที่่�จะก่่อให้้เกิิดอาการที่่�รุุนแรงกว่่าความ
ผิิดปกติิแบบที่่�มีีการขาดหายไป

ตำำ�แหน่งที่่�เกิดิความผิิดปกติขิองยีีน 
หากคุุณมีคีวามผิิดปกติขิองยีนี ยีนีที่่�ขาด 
หายไปหรือืยีนีที่่�ผิิดปกตินิั้้�นสามารถ 
เป็็นยีีนที่่�อยู่่�บนโครโมโซมเดียีวกันั
ได้้ สถานการณ์นี้้�เราเรียีกว่า การกลาย
พันัธุ์์� (ความผิิดปกติขิองยีนี) แบบ 'cis' 
ในสมุดุโน้้ตของคุุณ คุุณอาจสังัเกตเห็น็
สถานการณ์นี้้�ที่่�เขียีนไว้้ว่่า aa/-- 

หรือือาจมีคีวามผิิดปกติขิองยีนีหนึ่่�ง
ตัวัที่่�เกิดิขึ้้�นบนโครโมโซมแต่่ละตััว 
สถานการณ์นี้้�เราเรียีกว่า การกลายพัันธุ์์� 
(ความผิิดปกติขิองยีนี) แบบ 'trans'  ในสมุุดโน้้ตของคุุณ คุุณอาจสังัเกต
เห็น็สถานการณ์นี้้�ที่่�เขียีนไว้้ว่่า a-/a-

โครโมโซม
จาก แม

โครโมโซม
จาก พอ

HBA1

HBA2

HBA1

HBA2

Cis Trans
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สอบถามแพทย์์ของคุุณ.. 

..ทำำ�เครื่่�องหมายเพื่่�อระบุุถึึงจำำ�นวน 
และตำำ�แหน่่งของยีีนที่่�ผิิดปกติิ

เหตุุใดจึึงเป็็นสิ่่�งสำำ�คััญที่่�ต้้องรู้้�เพิ่่�มเติิมเกี่่�ยวกัับภาวะของฉััน
หากคุุณตั้้�งครรภ์์หรืือวางแผนที่่�จะตั้้�งครรภ์์ เป็็นสิ่่�งสำำ�คััญที่่�คุุณจะต้้อง
เข้้าใจมากขึ้้�นเกี่่�ยวกัับภาวะทางพัันธุุกรรมของคุุณ เข้้าใจมากขึ้้�น
หมายความว่่าคุุณควรได้้รัับข้้อมููลมากขึ้้�นเกี่่�ยวกัับความเสี่่�ยงที่่�อาจมีีต่่อลููก
ที่่�ยัังอยู่่�ในครรภ์์

เป็็นสิ่่�งสำำ�คััญที่่�พ่่อแม่่ควรต้้องรู้้�ว่่าความผิิดปกติิของยีีนเกิิดขึ้้�นบน
โครโมโซมเดีียวกัันหรืือบนโครโมโซมที่่�ต่่างกััน

สอบถามแพทย์์ของคุุณเกี่่�ยวกัับความผิิดปกติิของยีีนของคุุณแล้้วจด
ข้้อมููลลงในกล่่องสี่่�เหลี่่�ยมด้้านบนสุุดของหน้้ากระดาษนี้้�

ความผิดปกติของยีน หนึ่งตัว ไปยัง หนา 9

ความผิดปกติของยีน สองตัว ไปยัง หนา 10

ความผิดปกติของยีน สามตวั ไปยัง หนา 14

ความผิดปกติของยีน สี่ตัว ไปยัง หนา 20

ในหนาตอไปนี้จะอธิบายรายละเอียดเพิ่มเติมเกี่ยวกับความผิด
ปกติตาง ๆ ของยีนและความผิดปกติมีความหมายอยางไรตอ
คุณและครอบครัวของคุณ
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ความผิิดปกติิจากยีีนหนึ่่�งตััว
หากคุุณมีีความผิิดปกติิของยีีนที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเพีียงหนึ่่�งตััว 
ถืือว่่าคุุณมีี พาหะแฝงที่่�ไม่่แสดงอาการผิิดปกติิให้้เห็็น (silent 

carrier) นอกจากนี้้�ยัังเรีียกในอีีกชื่่�อว่่า AT minima

หมายความว่่าอย่่างไร
คุุณไม่่ได้้มีีสััญญาณใด ๆ ที่่�บ่่งชี้้�ถึึงการมีีภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียและไม่่มีี 
ปััญหาสุุขภาพที่่�เกี่่�ยวข้้องกัับภาวะดัังกล่่าว

หากคุุณเป็็นพาหะและคุุณมีีลููกกัับคู่่�สมรสที่่�เป็็นพาหะด้้วยเช่่นกััน 
ในการตั้้�งครรภ์์แต่่ละครั้้�ง จะมีีโอกาส:
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต  

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััว โปรดดููในหน้้า 9)
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นพาหะแฝง  

(มีีความผิิดปกติิของยีีนหนึ่่�งตััว)
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นปกติิโดยไม่่มีีความผิิดปกติิของยีีนใด ๆ

ในสถานการณ์์นี้้� มีีโอกาสน้้อยมากและเกิิดขึ้้�นเฉพาะกัับยีีนบาง 
ชนิิดเท่่านั้้�นที่่�จะทำำ�ให้้เด็็กที่่�เกิิดมาเป็็นโรคอััลฟาธาลััสซีีเมีีย

ลูกเปนปกติลูกเปน
AT trait

พอเปนพาหะแฝง แมเปนพาหะแฝง

ลูกเปน
พาหะแฝง

ลูกเปน
พาหะแฝง
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ความผิิดปกติิจากยีีนสองตััว
หากคุุณมีคีวามผิิดปกติขิองยีีนสองตัวั จะถือืว่าคุุณมี ีอััลฟาธาลััสซีเีมีียเทรต 
(AT trait) ซึ่่�งยังัเรียีกอีกีชื่่�อว่า อััลฟาธาลััสซีเีมีียไมเนอร์ (AT minor) 

หมายความว่่าอย่่างไร
คนส่่วนใหญ่่ที่่�มีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััวจะไม่่มีีปััญหาด้้านสุุขภาพ 
ที่่�รุุนแรงใด ๆ ที่่�เกี่่�ยวเนื่่�องกัับภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียนอกเหนืือจากการมีี  
ภาวะโลหิิตจาง แบบไม่่รุุนแรง (ภาวะการขาดแคลนเม็็ดเลืือดแดง 
ที่่�สมบููรณ์์แข็็งแรง) ภาวะโลหิิตจางสามารถทำำ�ให้้เกิิดอาการเหนื่่�อยล้้า 
โดยเฉพาะอย่่างยิ่่�งหลัังออกกำำ�ลัังกาย (กรุุณาดููในหน้้า 29)

เมื่่�อดููผ่่านกล้้องจุุลทรรศจะเห็็นว่่าเม็็ดเลืือดแดงของคุุณดููมีีขนาดเล็็ก
กว่่าปกติิ แพทย์์จะเรีียกเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงขนาดเล็็กกว่่าปกติิเหล่่านี้้�
ว่่า ไมโครไซโตซิิส (microcytosis) เซลล์์เม็็ดเลืือดแดงเหล่่านี้้�จะมีี
ลัักษณะแบบนี้้�เนื่่�องจากขาดฮีีโมโกลบิิน (Hb)

สำำ�คัญั: หากคุุณมีภีาวะโลหิติจาง ต้้องแน่่ใจว่่าแพทย์์ของคุุณ 
ทราบว่่าคุุณมีภีาวะอััลฟาธาลัสัซีเีมียี (หรืือ ทราบว่่ามีภีาวะธา 
ลัสัซีเีมียีในครอบครััวของคุุณ กรณีที่่�คุุณไม่่ได้้ตรวจหาภาวะ 
ดังักล่าว) หากแพทย์์ของคุุณไม่่ทราบข้้อมููลนี้้� แพทย์์อาจสั่่�ง 
จ่่ายยาเสริมิธาตุเุหล็็กเพื่่�อรักัษาภาวะโลหิติจางที่่�คุุณเป็็นอยู่� 
แต่่การได้้รับัยาเสริมิธาตุเุหล็็กไม่่ใช่่สิ่่�งจำำ�เป็็นสำำ�หรับัคุุณ ใน
กรณีทีี่่�คุุณเป็็นอััลฟาธาลััสซีเีมียีเนื่่�องจากคุุณอาจจะเกิดิ 
ภาวะเหล็ก็เกิินในร่่างกาย ภาวะเหล็ก็เกินิในร่่างกายถือืเป็็น 
ภาวะที่่�อัันตรายในผู้้�ป่วยธาลััสซีเีมียี (กรุณาดููในหน้้า 33)

คำำ�ศััพท์์ที่่�มัักใช้้บ่่อย

ไมโครไซโตซิสิ (Microcytosis) เป็็นคำำ�ศัพท์ที่่�นำำ�มาใช้้
เพื่่�ออธิบิายเกี่่�ยวกับัเซลล์์เม็็ดเลือืดแดงที่่�มีขีนาดเล็็กกว่าปกติิ

เซลลเมด็เลือดแดงท่ีปกติ เซลลเมด็เลือดแดงท่ีมีขนาดเล็กกวาปกติ
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ลูกเปนปกติลูกเปนปกติลูกเปน AT trait ลูกเปน AT trait

พอเปน AT trait
ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

แมเปนปกติ

ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

เมื่่�อ พ่่อหรืือแม่่ฝ่่ายใดฝ่่ายหนึ่่�งมีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััวบน

โครโมโซมเดีียวกัันและอีีกฝ่่ายเป็็นปกติิไม่่ได้้มีียีีนผิิดปกติสิำำ�หรัับ
การตั้้�งครรภ์์แต่่ละครั้้�ง จะมีีโอกาสที่่�:
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต  

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััว)
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นปกติิโดยไม่่มีีความผิิดปกติิของยีีนใด ๆ
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ข้้อเท็็จจริิงแบบเข้้าใจง่่ายสำำ�หรัับผู้้�ป่่วย

หากทั้้�งพ่่อและแม่่มีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััวบนโครโมโซม

เดีียวกัันสำำ�หรัับการตั้้�งครรภ์์แต่่ละครั้้�ง จะมีีโอกาส:
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์   

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััว)
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�มีีความผิิดปกติ ิ

ของยีีนสองตััวบนโครโมโซมเดีียวกััน
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นปกติิโดยไม่่มีีความผิิดปกติิของยีีนใด ๆ

ลูกเปน
AT major

ลูกเปน
AT trait

ลูกเปน
AT trait

ลูกเปนปกติ

พอเปน AT trait แมเปน AT trait

ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

ความผิดปกติของยีนสี่ตัว ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)
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หากพ่่อหรืือแม่่ฝ่่ายใดฝ่่ายหนึ่่�งมีีความผิิดปกติิของยีีนบนแต่่ละ

โครโมโซม แต่่อีีกฝ่่ายเป็็นปกติิไม่่ได้้มีีความผิิดปกติิของยีีน 

ลููกทุุกคนจะเป็็นพาหะ

หากทั้้�งพ่่อและแม่่มีีความผิิดปกติิของยีีนบนแต่่ละโครโมโซมลููกทุุก
คนจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีีย

ลูกเปน
พาหะแฝง

พอเปน AT trait แมเปนปกติ
ยีนผิดปกติสองตัว 
(โดยที่ยีนแตละ
ตัวอยูบนแตละ
โครโมโซม)

ลูกเปน
พาหะแฝง

ลูกเปน
พาหะแฝง

ลูกเปน
พาหะแฝง

ลูกเปน
AT trait

ลูกเปน
AT trait

ลูกเปน
AT trait

ลูกเปน
AT trait

พอเปน AT trait แมเปน AT trait
ยีนผิดปกติสองตัว 
(โดยที่ยีนแตละ
ตัวอยูบนแตละ
โครโมโซม)

ยีนผิดปกติสองตัว 
(โดยที่ยีนแตละ
ตัวอยูบนแตละ
โครโมโซม)

ยีนผิดปกติสองตัว 
(โดยที่ยีนหนึ่งตัวอยูบนแตละโครโมโซม)
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ข้้อเท็็จจริิงแบบเข้้าใจง่่ายสำำ�หรัับผู้้�ป่่วย

ความผิิดปกติิของยีีนสามตััว
หากคุุณมีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว แสดงว่่าคุุณเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีีย
ชนิิดฮีีโมโกลบิินเอช (HbH AT) 

หมายความว่่าอย่่างไร
อาการและภาวะแทรกซ้้อนต่่าง ๆ ที่่�คุุณประสบจะขึ้้�นอยู่่�กัับประเภทของ
ความผิิดปกติิของยีีนที่่�คุุณมีี 

ผู้้�ที่่�เป็็น โรคฮีีโมโกลบิินเฮชแบบไม่่มีีการขาดหายไปของยีีน 

(non-deletional HbH) มีีแนวโน้้มที่่�จะมีีความรุุนแรงของโรคมากกว่่า
ผู้้�ที่่�มีียีีนอััลฟาธาลััสซีีเมีียขาดหายไป (deletional HbH)

คุุณอาจมีีภาวะโลหิิตจางเพีียงเล็็กน้้อยหรืืออาจมีีอาการรุุนแรงมาก
พอที่่�จะทำำ�ให้้คุุณต้้องได้้รัับ การให้้เลืือด เป็็นประจำำ�ตั้้�งแต่่อายุุยัังน้้อย

ลูกเปน
AT trait

ลูกเปน
พาหะแฝง

ลูกเปนปกติ

พอเปน AT trait แมเปนพาหะแฝง
ความผิดปกติ

ของยีนหนึ่งตัว
ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

ความผิดปกติของยีนสามตัว
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หากคุุณมีีลููก จะมีีความเสี่่�ยงอย่่างไร
หากพ่่อหรืือแม่่ฝ่่ายใดฝ่่ายหนึ่่�งมีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว  

แต่่อีีกฝ่่ายเป็็นปกติิที่่�ไม่่ได้้มีีความผิิดปกติิของยีีนสำำ�หรัับการตั้้�ง
ครรภ์์แต่่ละครั้้�ง จะมีีโอกาส: 
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นพาหะแฝง 

(มีีความผิิดปกติิของยีีนหนึ่่�งตััว)
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (มีีความผิิดปกติิ 

ของยีีนสองตััวบนโครโมโซมเดีียวกััน)

ลูกเปน
พาหะแฝง

ลูกเปน
พาหะแฝง

พอเปนปกติ แมเปนพาหะ HbH AT
ความผิดปกติ
ของยีนสามตัว

ลูกเปน
AT trait

ลูกเปน
AT trait

ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซมเดียวกัน)
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ข้้อเท็็จจริิงแบบเข้้าใจง่่ายสำำ�หรัับผู้้�ป่่วย

หากพ่่อหรืือแม่่ฝ่่ายใดฝ่่ายหนึ่่�งมีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว  

และอีีกฝ่่ายมีีความผิิดปกติิของยีีนหนึ่่�งตััวสำำ�หรัับการตั้้�งครรภ์์ 
แต่่ละครั้้�ง จะมีีโอกาส:
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นพาหะแฝง (มีีความผิิดปกติิของยีีนหนึ่่�งตััว)
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (มีีความผิิดปกติิ 

ของยีีนสองตััว)
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช 

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว)

ลูกเปน
พาหะแฝง

พอเปนพาหะแฝง แมเปนพาหะ HbH AT
ความผิด
ปกติของ
ยีนสามตัว

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

ความผิด
ปกติของ
ยีนสามตัว

ลูกเปนพาหะ 
AT trait

ยีนผิดปกติสองตัว
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

ลูกเปนพาหะ 
AT trait

ยีนผิดปกติสองตัว 
(โดยที่ยีนที่ผิด
ปกติแตละตัว

อยูบนแต
ละโครโมโซม)
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หากพ่่อหรืือแม่่ฝ่่ายใดฝ่่ายหนึ่่�งมีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว  

และอีีกฝ่่ายมีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััวบนโครโมโซมเดีียวกััน

สำำ�หรัับการตั้้�งครรภ์์แต่่ละครั้้�ง จะมีีโอกาส: 
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นพาหะแฝง (มีีความผิิดปกติิของยีีนหนึ่่�งตััว)
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (มีีความผิิดปกติิ 

ของยีีนสองตััวบนโครโมโซมเดีียวกััน)
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช 

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว)
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์ ์

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััว)

ลูกเปนพาหะ ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

ลูกเปนพาหะ 
AT trait

พอเปนพาหะ AT trait แมเปนพาหะ HbH AT
ความผิด
ปกติของ
ยีนสามตัว

ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

ลูกเปนพาหะ 
AT major

ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

ความผิด
ปกติของ
ยีนสามตัว

ความผิด
ปกติของ
ยีนสี่ตัว
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ข้้อเท็็จจริิงแบบเข้้าใจง่่ายสำำ�หรัับผู้้�ป่่วย

หากพ่่อหรืือแม่่ฝ่่ายใดฝ่่ายหนึ่่�งมีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว  

และอีีกฝ่่ายมีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััว โดยแต่่ละโครโมโซมมีี

ยีีนผิิดปกติิหนึ่่�งตััวสำำ�หรัับการตั้้�งครรภ์์แต่่ละครั้้�ง จะมีีโอกาส: 
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (มีีความผิิดปกติิ 

ของยีีนสองตััว โดยแต่่ละโครโมโซมมีียีีนหนึ่่�งตััว)
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช 

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว)

พอเปนพาหะ AT trait แมเปนพาหะ HbH AT
ความผิด
ปกติของ
ยีนสามตัว

ยีนผิดปกติสองตัว 
(โดยที่ยีนหนึ่ง
ตัวอยูบนแต

ละโครโมโซม)

ลูกเปนพาหะ 
AT trait

ยีนผิดปก
ติสองตัว 

(โดยที่ยีน
ผิดปกติแตละตัว

อยูบนแตละ
โครโมโซม)

ลูกเปนพาหะ 
AT trait

ยีนผิดปก
ติสองตัว 

(โดยที่ยีน
ผิดปกติแตละตัว

อยูบนแตละ
โครโมโซม)

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

ความผิดปกติ
ของยีนสามตัว

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

ความผิดปกติ
ของยีนสามตัว
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หากทั้้�งพ่่อและแม่่มีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััวสำำ�หรัับการตั้้�งครรภ์์
แต่่ละครั้้�ง จะมีีโอกาส: 
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (มีีความผิิดปกติิ 

ของยีีนสองตััวบนโครโมโซมเดีียวกััน)
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช 

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว)
•	 1 ใน 4 (25%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์  

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััว)

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

แมเปนพาหะ HbH ATพอเปนพาหะ HbH AT

ความผิดปกติ
ของยีนสามตัว

ความผิดปกติ
ของยีนสามตัว

ลูกเปนพาหะ 
AT trait

ยีนผิดปกติสองตัว 
(โดยที่ยีนผิดปกติ

แตละตัวอยูบน
แตละโครโมโซม)

ลูกเปนพาหะ 
AT major

ความผิดปกติ
ของยีนสี่ตัว

ความผิดปกติ
ของยีนสามตัว

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT
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ข้้อเท็็จจริิงแบบเข้้าใจง่่ายสำำ�หรัับผู้้�ป่่วย

ความผิิดปกติิจากยีีนสี่่�ตััว
หากคุุณมีีความผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััว คุุณไม่่มีียีีนที่่�สร้้างสายอััลฟาโกลบิิน 
ได้้อย่่างเหมาะสม สถานการณ์์นี้้�เรีียกว่่า อััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์  

(AT major ) หรืือ โรคฮีีโมโกลบิินบาร์์ท (Hb Barts Disease)  
ภาวะนี้้�ถืือเป็็นภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�รุุนแรงที่่�สุุด

หมายความว่่าอย่่างไร
เมื่่�อทารกเริ่่�มพััฒนาขึ้้�นในครรภ์์  
ฮีีโมโกลบิินประเภทแรกที่่�ร่่าง 
กายของทารกได้้สร้้างขึ้้�น  
ก็็คืือ embryonic Hb (ฮีีโม 

โกลบิินของตััวอ่่อน)ซึ่่�งไม่่ได้้
รวมเอาสายอััลฟาโกลบิินใด ๆ 
ภายในระยะเวลา 16 สััปดาห์์ 
ทารกจะเริ่่�มสร้้างฮีีโมโกลบิินอีีก
ประเภทหนึ่่�งที่่�มีีชื่่�อว่่า fetal Hb 

(ฮีีโมโกลบิินของทารก)ซึ่่�ง
ต้้องการสายอััลฟาโกลบิิน 

ทารกที่่�มีีความผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััวจะไม่่สามารถสร้้างสายอััลฟา 
โกลบินิได้้ ดัังนั้้�นจึึงไม่่มีีการสร้้างฮีีโมโกลบิินประเภท fetal Hb แต่่กลัับ 
สร้้างฮีโีมโกลบินิอีกีประเภทหนึ่่�งขึ้้�นแทน นั่่�นคือื Hb Barts (ฮีโีมโกลบิิน 
บาร์์ท) ทารกจะมีีภาวะโลหิิตจางรุุนแรงและจะเสีียชีีวิิตในครรภ์์หาก 
ไม่่ได้้รัับการบำำ�บััดรัักษา แพทย์์เรีียกภาวะนี้้�ว่่า ‘hydrops fetalis 

(ภาวะทารกบวมน้ำำ��)’ (หรืือเรีียกสั้้�น ๆ ว่่า ‘hydrops’) 
อาจเป็็นไปได้้ที่่�จะให้้เลืือดเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงในขณะยัังอยู่่�ในครรภ์์ 

ในการรัักษา(ซึ่่�งเรีียกว่่า การให้้เลืือดเด็็กในครรภ์์ (intrauterine 

transfusion)) ดัังนั้้�นจึึงมีีโอกาสเพิ่่�มสููงขึ้้�นอย่่างมากที่่�เด็็กจะมีีชีีวิิตอยู่่�
จนกระทั่่�งคลอด อย่่างไรก็็ตาม ทารกอาจจะยัังมีีความเสี่่�ยงต่่อการคลอด 
ก่่อนกำำ�หนด 

นอกจากนี้้� คุุณยัังจะต้้องได้้รัับการติิดตามเฝ้้าระวัังสุุขภาพของคุุณ
ตลอดระยะเวลาของการตั้้�งครรภ์์ ทีีมแพทย์์ของคุุณจะทำำ�ทุุกอย่่างที่่�
สามารถทำำ�ได้้เพื่่�อลดความเสี่่�ยงของการเกิิดภาวะแทรกซ้้อนต่่าง ๆ 
สำำ�หรัับทั้้�งตััวคุุณและทารก

สายอัลฟา 
(Alpha 
chain)

สายอัลฟา (Alpha chain)

ธาตุเหล็ก

กลุมฮีม 
(Heme)

สายแกมมา (Gamma chain)

สายแกมมา 
(Gamma 

chain)
ฮีโมโกลบินของทารก (Fetal Hb) ประกอบ
ดวยสายฮีโมโกลบินชนิดแกมมา และอัลฟา 

หากไมสามารถผลิตสายแอลฟาได สาย
แกมมาจะสรางฮีโมโกลบนิทีผิ่ดปกตชินิดหน่ึง

ขึ้น เรียกวา ฮีโมโกลบินบารท (Hb Barts)
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หากคุุณมีีลููก จะมีีความเสี่่�ยงอย่่างไร
หากพ่่อหรืือแม่่ฝ่่ายใดฝ่่ายหนึ่่�งมีีความผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััว  

และอีีกฝ่่ายมีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััวบนโครโมโซมเดีียวกััน

สำำ�หรัับการตั้้�งครรภ์์แต่่ละครั้้�ง จะมีีโอกาส:
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (มีีความผิิด 

ปกติิของยีีนสี่่�ตััว)
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (มีีความผิิด 

ปกติิของยีีนอััลฟาธาลััสซีีเมีียสองตััวบนโครโมโซมเดีียวกััน) 

ลูกเปนพาหะ 
AT trait

แมเปนพาหะ AT traitพอเปนพาหะ AT major

ลูกเปนพาหะ 
AT major

ลูกเปนพาหะ 
AT trait

ลูกเปนพาหะ 
AT major

ความผิด
ปกติของ
ยีนสี่ตัว

ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

ยีนผิดปกติสองตัว 
(อยูบนโครโมโซม

เดียวกัน)

ความผิดปกติของยีนสี่ตัว
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หากพ่่อหรืือแม่่ฝ่่ายใดฝ่่ายหนึ่่�งมีีความผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััว 

และอีีกฝ่่ายมีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััวบนโครโมโซมที่่�ต่่างกััน 

เด็็กทุุกคนจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช (มีีความ 
ผิิดปกติิของยีีนสามตััว)

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

แมเปนพาหะ AT traitพอเปนพาหะ AT major

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

ความผิด
ปกติของ
ยีนสี่ตัว

ยีนผิดปกติสองตัว 
(โดยที่ยีนที่ผิดปกติ
แตละตัวอยูบนแต

ละโครโมโซม)

ความผิดปกติของยีนสามตัว
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หากพ่่อหรืือแม่่ฝ่่ายใดฝ่่ายหนึ่่�งมีีความผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััว  

และอีีกฝ่่ายเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช 

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว) สำำ�หรัับการตั้้�งครรภ์์แต่่ละครั้้�ง  
จะมีีโอกาส:
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์  

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััว)
•	 1 ใน 2 (50%) ที่่�ลููกจะเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช  

(มีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว)

ลูกเปนพาหะ 
AT major

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

ลูกเปนพาหะ 
HbH AT

แมเปนพาหะ HbH ATพอเปนพาหะ AT major
ความผิดปกติ
ของยีนสามตัว

ความผิดปกติ
ของยีนสี่ตัว

ลูกเปนพาหะ 
AT major

ความผิดปกติของยีนสี่ตัว ความผิดปกติของยีนสามตัว
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การคััดกรองและการวิินิิจฉััยโรค
การคััดกรองทารกแรกเกิิด
ในบางประเทศ จะมีีการตรวจเลืือดเพื่่�อตรวจหาธาลััสซีีเมีียสำำ�หรัับทารก
แรกเกิิดทุุกคน พยาบาลจะแทงเข็็มเล็็ก ๆ เข้้าที่่�ส้้นเท้้าของทารกและดููด
เลืือดออกมาหนึ่่�งหยด วิิธีีการนี้้�นำำ�มาใช้้เพื่่�อตรวจหาภาวะทางพัันธุุกรรม
อื่่�น ๆ ด้้วย 

การตรวจนี้้�อาจจะไม่่พบความผิิดปกติิของยีีนหนึ่่�งตััวหรืือสองตััว  
แต่่มีีแนวโน้้มที่่�จะตรวจพบอััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�มีีฮีีโมโกลบิินเฮช  
(ความผิิดปกติิของยีีนสามตััว) (กรุุณาดููในหน้้า 14)

การตรวจวิินิิจฉััยโรคในเด็็กและผู้้�ใหญ่่
แพทย์์อาจให้้มีีการตรวจหาภาวะธาลััสซีีเมีียเนื่่�องจากคุุณ (หรืือลููกของ
คุุณ) แสดงให้้เห็็นอาการบางอย่่างของอััลฟาธาลััสซีีเมีีย หรืือหาก 
การตรวจเลืือดเป็็นประจำำ�แสดงให้้เห็็นว่่าคุุณหรืือลููกของคุุณมีีภาวะ
โลหิิตจางที่่�มีีขนาดเม็็ดเลืือดแดงเล็็กกว่่าปกติิ (microcytic anemia)  
ในระดัับไม่่รุุนแรง 

บ่่อยครั้้�งที่่�แพทย์์อาจตรวจหาภาวะขาดธาตุุเหล็็กก่่อนเนื่่�องจากเป็็น
สาเหตุุที่่�มัักพบบ่่อยของภาวะโลหิิตจางที่่�มีีขนาดเม็็ดเลืือดแดงเล็็กกว่่า
ปกติิ (microcytic anemia) แพทย์์จะทำำ�การตรวจอื่่�น ๆ เพื่่�อตรวจหา 
อััลฟาธาลัสัซีเีมียีฮีโีมโกลบิินเฮชและอััลฟาธาลััสซีเีมียีเทรต (AT trait) 
(กรุณุาดููในหน้้า 29)

การตรวจวิินิิจฉััยเหล่่านี้้�ไม่่สามารถแสดงให้้เห็็นว่่ามีียีีนอััลฟาธาลััสซีี
เมีียจำำ�นวนกี่่�ตััวที่่�ได้้รัับผลกระทบ

เพื่่�อทราบการเปลี่่�ยนแปลงทางพัันธุุกรรมที่่�แท้้จริิง คุุณจะต้้องได้้รัับ
การตรวจดีีเอ็็นเอด้้วยการตรวจตััวอย่่างเลืือด

ความกัังวลและคำำ�ถามของฉััน

จดบัันทึึกคำำ�ถามของคุุณเกี่่�ยวกัับอััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�คุุณเป็็น 
อยู่่�เพื่่�อพููดคุุยกัับแพทย์์ของคุุณ
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การให้้คำำ�ปรึึกษาทางพัันธุุศาสตร์์
ก่่อนทำำ�การตรวจคััดกรองธาลััสซีีเมีีย คุุณอาจได้้รัับการเสนอให้้  
บริิการให้้คำำ�ปรึึกษาทางพัันธุุศาสตร์ ์บริิการนี้้�มีีจุุดประสงค์์เพื่่�อ 
ให้้คุุณเข้้าใจเกี่่�ยวกัับการตรวจคััดกรองต่่าง ๆ ที่่�คุุณอาจต้้องทำำ�การ 
ตรวจและผลการตรวจมีีความหมายอย่่างไร 

โดยปกติิ คู่่�สามีีภรรยาที่่�มีีความผิิดปกติิของยีีนสองตััวบนโครโมโซม
เดีียวกัันหรืือความผิิดปกติิของยีีนสามตััว (อััลฟาธาลััสซีีเมีียฮีีโมโกล 
บิินเฮช) จะต้้องตรวจดีีเอ็็นเอด้้วย 

เจ้้าหน้้าที่่�ให้้คำำ�ปรึึกษาจะให้้ความช่่วยเหลืืออย่่างต่่อเนื่่�องหลัังการ
ตรวจ หากผลการตรวจแสดงว่่ามีีความเสี่่�ยงที่่�เด็็กอาจมีีความผิิดปกติิ 
ของยีีนสามตััวหรืือสี่่�ตััว คุุณจะสามารถพููดคุุยเกี่่�ยวกัับตััวเลืือกต่่าง ๆ  
เมื่่�อทำำ�การวางแผนการตั้้�งครรภ์์ 

คู่่�สามีีภรรยาบางคู่่�ตััดสิินใจทำำ� การปฏิิสนธิินอกร่่างกาย (in vitro 

fertilization) (ยัังเรีียกอีีกชื่่�อหนึ่่�งคืือ IVF หรืือ ‘เด็็กหลอดแก้้ว’)  
เพื่่�อสามารถตรวจทางพัันธุุกรรมก่่อนที่่�จะนำำ�ไข่่ที่่�ได้้รัับการปฏิิสนธิิ 
ฝัังไว้้ในมดลููก การตรวจทางพัันธุุกรรมสามารถทำำ�ให้้แน่่ใจได้้ว่่าทารก
ไม่่ได้้เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (AT major) (ดููในหน้้า 20) หรืือไม่่มีี
ความผิิดปกติิของยีีนอััลฟาธาลััสซีีเมีียใด ๆ ซึ่่�งการตรวจทางพัันธุุกรรมนี้้�
จะขึ้้�นอยู่่�กัับความผิิดปกติิของยีีนที่่�พ่่อแม่่ของทารกมีีอยู่่�

การตรวจคััดกรองการตั้้�งครรภ์์
หากคุุณตั้้�งครรภ์์แล้้ว แพทย์์จะต้้องการให้้มีีการตรวจทางพัันธุุกรรม
ตั้้�งแต่่ช่่วงเริ่่�มแรกของการตั้้�งครรภ์์ เพื่่�อที่่�ว่่าลููกของคุุณจะได้้รัับการ
บำำ�บััดรัักษาก่่อนคลอด การตรวจดัังกล่่าวจะช่่วยป้้องกัันปััญหาการคลอด
ก่่อนกำำ�หนดและภาวะแทรกซ้้อนที่่�ร้้ายแรงต่่าง ๆ ที่่�อาจมีีต่่อมารดา 

หากมีีความเสี่่�ยงว่่าทารกอาจเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์  
(AT major) แพทย์์จะแนะนำำ�ให้้ทำำ�การตรวจทารกขณะที่่�ยัังอยู่่�ในครรภ์์ 

มีีหลากหลายวิิธีีสำำ�หรัับการตรวจ:
•	ก ารเก็็บตััวอย่่างเลืือดจากสายสะดืือ (cordocentesis)
•	ก ารเจาะน้ำำ��คร่ำำ��ที่่�อยู่่�รอบ ๆ ทารกในครรภ์์ (amniocentesis)
•	ก ารเจาะชิ้้�นเนื้้�อรก (chorionic villus sampling)
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การตรวจแบบใดที่่�คุุณต้้องตรวจจะขึ้้�นอยู่่�กัับช่่วงระยะการตั้้�งครรภ์์
ของคุุณ การตรวจทั้้�งหมดจะมีีความเสี่่�ยงต่่อการแท้้งลููกได้้ในระดัับหนึ่่�ง 
ดัังนั้้�นแพทย์์ที่่�ดููแลคุุณจะแนะนำำ�ให้้ตรวจเฉพาะกรณีีที่่�จำำ�เป็็นอย่่างมาก
เท่่านั้้�น 

การวิิเคราะห์์ทางอััลตราซาวด์์อาจนำำ�มาใช้้และปััจจุุบัันมีีการตรวจ
แบบไม่่รุุกล้ำำ�� (non-invasive tests) ด้้วยวิิธีีต่่าง ๆ ซึ่่�งอยู่่�ระหว่่างการ
ศึึกษา เช่่น การตรวจดีีเอ็็นเอทารกในครรภ์์ (fetal DNA) ที่่�พบในเลืือด
แม่่ การตรวจเหล่่านี้้�อาจเป็็นประโยชน์์ในอนาคต แต่่ปััจจุุบัันยัังไม่่มีีความ
แม่่นยำำ�เพีียงพอที่่�จะใช้้สำำ�หรัับการตรวจหาธาลััสซีีเมีียและให้้ผลการ
ตรวจที่่�ผิิดพลาดในระดัับที่่�สููง 

คำำ�ศััพท์์ที่่�มัักใช้้บ่่อย

การเก็็บตััวอย่่างแบบรุุกล้ำำ�� (Invasive sampling) 
หมายถึึง การเก็็บตััวอย่่างเนื้้�อเยื่่�อหรืือสารน้ำำ��ภายใน
ร่่างกาย การเก็็บตััวอย่่างทำำ�ได้้โดยการตััดเอาผิิวหนัังหรืือ
รููเปิิดในร่่างกาย (body opening)

การตรวจรางกายที่
นํามาใชในระหวางการ
ตั้งครรภเพื่อตรวจหา
พาหะอัลฟาธาลัสซีเมีย

การเก็บตัวอยางเนื้อ
เยื่อรกแบบรุกลํ้า

การเก็บตัวอยางนํ้า
ครํ่าแบบรุกลํ้า

ใชเพื่อชี้ทางแพทย
ไปยังตําแหนง
เก็บตัวอยางที่
ตองการ

การตรวจกอนคลอด

อัลตราซาวด

การเจาะนํ้าครํ่า

การเจาะชิ้นเนื้อรก
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ทารกและอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ ความพิิการแต่่กำำ�เนิิดมีี 
แนวโน้้มที่่�จะเกิิดขึ้้�นกัับทารกที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์  
(AT major) แม้้ว่่าได้้รัับการให้้เลืือดตั้้�งแต่่ในครรภ์์แล้้วก็็ตาม ความ
พิิการแต่่กำำ�เนิิดที่่�พบบ่่อยที่่�สุุด ได้้แก่่ ความผิิดปกติิเล็็กน้้อยในอวััยวะ
เพศของเด็็กชาย ยกตััวอย่่าง รููเปิิดของท่่อปััสสาวะ (รููที่่�คุุณปััสสาวะผ่่าน) 
อาจอยู่่�ด้้านใต้้ขององคชาต ภาวะนี้้�เรีียกว่่า รููเปิิดท่่อปััสสาวะต่ำำ��กว่่าปกติิ 
(hypospadias) และสามารถแก้้ไขได้้ด้้วยการผ่่าตััดศััลยกรรม 

เด็็กทารกประมาณ 1 ใน 6 คน (ประมาณ 17%) มีีภาวะแขนขา 
พิิการแต่่กำำ�เนิิด ภาวะเหล่่านี้้�จะแตกต่่างกัันไปตามระดัับความรุุนแรงของ 
ความผิิดปกติิ ตััวอย่่าง เช่่น มีีมืือที่่�มีีขนาดไม่่เท่่ากััน หรืือ ส่่วนของเท้้า
ข้้างหนึ่่�งที่่�มีีพััฒนาการไม่่เต็็มที่่� 

ทารกที่่�มีี อััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (AT major) (กรุุณาดููในหน้้า 
20) ที่่�ไม่่ได้้รัับการให้้เลืือดในครรภ์์ (intrauterine transfusion)  
ก่่อนคลอดจะมีีแนวโน้้มเสีียชีีวิิตในครรภ์์

เจ้้าหน้้าที่่�ให้้คำำ�ปรึึกษาของคุุณอาจช่่วยให้้คุุณผ่่านช่่วงเวลาที่่�ยาก
ลำำ�บากนี้้�ไปได้้ โดยการช่่วยคุุณตััดสิินใจว่่าควรตั้้�งครรภ์์ต่่อไปหรืือไม่่ 
ซึ่่�งการให้้คำำ�ปรึึกษานี้้�จะขึ้้�นอยู่่�กัับผลการตรวจ ไม่่มีีคำำ�ตอบใดที่่�สามารถ
ตอบคำำ�ถามของคู่่�สามีีภรรยาได้้ทุุกคู่่� การตััดสิินใจจะขึ้้�นอยู่่�กัับปััจจััยต่่าง 
ๆ มากมาย ที่่�รวมถึึงปััจจััยด้้านวััฒนธรรม สัังคม จิิตวิิญญาณ และความ
เชื่่�อทางศาสนา 

การตั้้�งครรภ์์
หญิิงตั้้�งครรภ์์ที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียจำำ�เป็็นต้้องได้้รัับการดููแลเป็็น 
พิิเศษในระหว่่างระยะการตั้้�งครรภ์์ของเธอ ภาวะโลหิิตจางสามารถมีี 
อาการรุุนแรงเพิ่่�มมากขึ้้�นได้้ (กรุุณาดููในหน้้า 29) นอกจากนี้้� ภาวะหนึ่่�ง 
ที่่�เรีียกว่่า ภาวะครรภ์-์เป็็นพิิษ (pre-eclampsia) ยัังพบบ่่อยขึ้้�นซึ่่�งอาจ
ทำำ�ให้้เสีียชีีวิิตได้้หากไม่่ได้้ตรวจพบ สััญญาณของภาวะครรภ์์เป็็นพิิษจะ
รวมถึึงการมีีความดัันโลหิิตสููงและมีีโปรตีีนในปััสสาวะ (สััญญาณที่่�แสดง
การทำำ�ลายตัับหรืือไต) 

หญิิงตั้้�งครรภ์์จะได้้รัับการตรวจเป็็นประจำำ�ในระหว่่างการตั้้�งครรภ์์และ
มัักจะได้้รัับประทานยาเพื่่�อลดความดัันโลหิิต
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อาการและการบำำ�บััดรัักษา
อััลฟาธาลััสซีีเมีียจะส่่งผลกระทบกัับฉัันหรืือลููกของฉัันอย่่างไร
อาการของภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียจะหลากหลายแตกต่่างกัันไปตาม 
ประเภทของอััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�คุุณมีีอยู่่� บุุคคลบางคนอาจไม่่มีีอาการใด 
ๆ ในขณะที่่�บางคนอาจมีีอาการรุุนแรงที่่�จะต้้องรัักษาตลอดชีีวิิต 

ภาวะแทรกซ้้อนต่่าง ๆ ได้้แก่่ ปััญหาด้้านสุุขภาพที่่�เกิิดจากโรคนี้้� 
(อััลฟาธาลััสซีีเมีีย) หรืือ จากการรัักษา ภาวะแทรกซ้้อนยัังหลากหลาย
แตกต่่างกัันไป ซึ่่�งมีีตั้้�งแต่่ระดัับเล็็กน้้อยไปจนถึึงระดัับรุุนแรง 

เหนื่อยลา 
ทํากิจกรรมทาง

กายภาพไดนอยลง

มามมีขนาด
ใหญขึ้น (มามโต) 

นิ่วในถุงน้ำดี

ผิวหนังเป็นสี
เหลือง 
(ภาวะตัวเหลือง) 
และ/หรือผิวซีด

สัญญาณและอาการจะ
หลากหลายแตกตางกันไป
ในแตละบุคคล

อาการที่พบบอยที่สุด ไดแก: 

ความ
แข็งแรงของ
กระดูกลดลง



อััลฟาธาลััสซีีเมีีย (Alpha Thalassemia)

29

พาหะแฝง (Silent carrier) (หน้้า 9) เนื่่�องจากเป็็นพาหะแฝง ดัังนั้้�น
คุุณจะไม่่ได้้มีีอาการใด ๆ ของอััลฟาธาลััสซีีเมีียและไม่่มีีปััญหาสุุขภาพ
ที่่�เกี่่�ยวข้้องกัับอััลฟาธาลััสซีีเมีียนี้้�

อััลฟาธาลััสซีเีมีียเทรต (AT trait) (หน้้า 10) กรณีเีป็็นอัลัฟาธาลััสซีเีมียี 
อาการอาจหลากหลายแตกต่่างกัันไป ซึ่่�งมีีตั้้�งแต่่ไม่่มีีอาการใด  
ๆ เลย ไปจนถึึงมีี ภาวะโลหิิตจางชนิิดไม่่รุุนแรง (mild anemia) 
ภาวะนี้้�สามารถทำำ�ให้้มีีอาการเหนื่่�อยล้้าโดยเฉพาะอย่่างยิ่่�งหลััง 
ออกกำำ�ลัังกายและผิิวหนัังซีีด รวมถึึงอาจรู้้�สึึกอ่่อนแรง

อััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช (หน้้า 14) อาการ 
อาการและภาวะแทรกซ้้อนอาจรุุนแรงมากยิ่่�งขึ้้�นในผู้้�ที่่�เป็็นอััลฟา 
ธาลััสซีีเมีียที่่�มีีฮีีโมโกลบิินผิิดปกติิ ซึ่่�งรวมถึึง ภาวะโลหิิตจาง  
ตัับและม้้ามโตผิิดปกติิ มีีนิ่่�วในถุุงน้ำำ��ดีี พััฒนาการของกระดููกผิิดปกติิ 
ภาวะลิ่่�มเลืือด และภาวะเหล็็กเกิิน (กรุุณาดููด้้านล่่าง)

อััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (AT major) (หน้้า 20) เด็็กและผู้้�ใหญ่่
ที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (AT major) จะต้้องได้้รัับการบำำ�บััด
รัักษาเป็็นประจำำ�เพื่่�อป้้องกัันภาวะโลหิิตจางที่่�รุุนแรง นอกจากนี้้�ยัังมีี
ความเสี่่�ยงต่่อภาวะแทรกซ้้อนอื่่�น ๆ ทั้้�งหมดที่่�สามารถเกิิดขึ้้�นได้้กัับ
อััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช (กรุุณาดููด้้านล่่าง) 

โรคโลหิิตจาง (Anemia)
ผู้้�ที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช และ อััลฟาธาลััสซีีเมีีย 
เมเจอร์์ที่่�มีีความรุุนแรงมากขึ้้�นนี้้�จะมีีภาวะโลหิิตจางที่่�รุุนแรงซึ่่�ง 
ทำำ�ให้้เกิิดอาการเหนื่่�อยล้้ามากขึ้้�น หายใจลำำ�บาก อ่่อนแรง และวิิงเวีียน 

ในบางครั้้�งโรคโลหิิตจางอาจรุุงแรงมากขึ้้�นตามอายุุของผู้้�ป่่วยและ
เมื่่�อร่่างกายอยู่่�ในภาวะเครีียด: ยกตััวอย่่าง เช่่น หากคุุณมีีการติิดเชื้้�อ
หรืืออยู่่�ในระหว่่างการตั้้�งครรภ์์

ทารกแรกเกิิดที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีเีมียีชนิดฮีโีมโกลบิินเฮช อาจมีี 
ภาวะโลหิติจางแต่่โดยปกติมิักัจะไม่่ต้้องให้้การบำำ�บัดัรักัษาเป็็นประจำำ�

เด็็กและผู้้�ใหญ่่ที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (AT major)  
จะต้้องได้้รัับการบำำ�บััดรัักษาเป็็นประจำำ�สำำ�หรัับภาวะโลหิิตจาง
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การบำำ�บััดรัักษา การบำำ�บััดรัักษาที่่�สำำ�คััญสำำ�หรัับการรัักษาโรคโลหิิตจาง 
ก็็คืือ การให้้เลืือด การถ่่ายเลืือดจะให้้เซลล์์เม็็ดเลืือดแดงที่่�แข็็งแรง 

ฉัันจำำ�เป็็นต้้องได้้รัับการให้้เลืือด

บ่่อยเพีียงใด ความถี่่�บ่่อยในการ 
ให้้เลืือดแก่่ผู้้�ที่่�เป็็นอััลฟาธา 
ลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช 
(มีีความผิิดปกติิของยีีนสามตััว)  
จะหลากหลายแตกต่่างกัันไป  
ซึ่่�งขึ้้�นอยู่่�กัับความรุุนแรงของ 
ภาวะโลหิิตจางและยัังขึ้้�นอยู่่�กัับอายุุ 
ของผู้้�ป่่วยอีีกด้้วย ผู้้�ป่่วยบางคนที่่� 
เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�มี ี
ชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช จะต้้องได้้รัับการให้้เลืือดเป็็นประจำำ�เมื่่�ออายุุของผู้้�
ป่่วยเข้้าสู่่�วััยรุ่่�นหรืือเข้้าสู่่�อายุุ 20 ปีีขึ้้�นไป 

ผู้้�ป่่วยที่่�เป็็นพาหะ อััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (AT major) (มีีความ
ผิิดปกติิของยีีนสี่่�ตััว กรุุณาดููในหน้้า 20) จะต้้องได้้รัับการให้้เลืือดเป็็น
ประจำำ�ตลอดชีีวิิต อาจต้้องมีีการให้้เลืือดเป็็นประจำำ�ทุุกสองสััปดาห์์

คุุณจะได้้รัับเลืือดผ่่านท่่อพลาสติิกขนาดเล็็กที่่�สอดใส่่เข้้าไปในหลอด
เลืือดบนแขนของคุุณ การให้้เลืือดแก่่ผู้้�ป่่วยโดยปกติิมัักจะดำำ�เนิินการใน
โรงพยาบาลหรืือคลิินิิกพิิเศษที่่�มีีความเชี่่�ยวชาญโรคเลืือด สามารถให้้
เลืือดแก่่ทารก เด็็ก และผู้้�ใหญ่่ได้้ การให้้เลืือดจะใช้้เวลาสองสามชั่่�วโมง
ในแต่่ละครั้้�ง

นอกจากนี้้� บางครั้้�งแพทย์์อาจสั่่�งจ่่ายยากรดโฟลิิกชนิิดเม็็ดให้้กัับผู้้�
ป่่วยเพื่่�อช่่วยบรรเทาภาวะโลหิิตจาง กรดโฟลิิกเป็็นวิิตามิินชนิิดหนึ่่�งที่่�
ช่่วยให้้มีีการสร้้างเซลล์์เม็็ดเลืือดแดง

เซลลเม็ดเลือดแดง
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ภาวะตัับโตและม้้ามโต 
อััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช และอััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์  
สามารถก่่อให้้เกิิดภาวะตัับและม้้ามโตกว่่าปกติิและทำำ�ให้้คุุณรู้้�สึึกอึึดอััด
ท้้องได้้ และคุุณยัังอาจมีีอาการปวดร่่วมด้้วย ภาวะนี้้�เกิิดขึ้้�นเนื่่�องจากม้้าม
ต้้องทำำ�งานหนัักเพื่่�อขจััดเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงที่่�ผิิดปกติิออกจากร่่างกาย
และตัับต้้องทำำ�งานหนัักเพื่่�อดำำ�เนิินการกัับผลิิตภััณฑ์์ของเสีียที่่�ส่่งผลจาก
การทำำ�งานดัังกล่่าว 

การบำำ�บััดรัักษา หากภาวะม้้ามโตทำำ�ให้้เกิิดความรู้้�สึึกอึึดอััดและอาการ
ปวด คุุณอาจต้้องได้้รัับการผ่่าตััดศััลยกรรมเพื่่�อกำำ�จััดม้้ามออก การ
กำำ�จััดม้้ามออกนี้้� เราเรีียกว่่า การผ่่าตััดม้้าม (splenectomy) นอกจาก
นี้้� การให้้เลืือดยัังช่่วยลดขนาดของม้้ามโตให้้เล็็กลงได้้ ผู้้�ป่่วยที่่�เคยได้้
รัับการผ่่าตััดม้้ามอาจมีีความเสี่่�ยงมากขึ้้�นต่่อการติิดเชื้้�อ โลหิิตแพทย์์
และศััลยแพทย์์ทั่่�วไปของคุุณจะพููดคุุยกัับคุุณเกี่่�ยวกัับความเสี่่�ยงและ
ประโยชน์์ที่่�จะได้้รัับจาการผ่่าตััด

นิ่่�วในถุุงน้ำำ��ดีี 
ร่่างกายจะสร้้างนิ่่�วในถุุงน้ำำ��ดีีขึ้้�นเนื่่�องจากมีีสารบิิลิิรููบิิน (bilirubin) 
(ผลิิตภััณฑ์์ของเสีียชนิิดหนึ่่�งที่่�เกิิดจากการการดำำ�เนิินการกัับเลืือดแดง) 
อยู่่�ในระดัับสููง  ผู้้�ป่่วยบางรายที่่�มีีนิ่่�วในถุุงน้ำำ��ดีีจะไม่่แสดงอาการใด ๆ  
แต่่บางคนอาจรู้้�สึึกท้้องป่่องและเจ็็บป่่วย (อาเจีียน) และมีีอาการปวดท้้อง 

การบำำ�บััดรัักษา โดยปกติิ การบำำ�บััดรัักษามัักจะต้้องรัักษาด้้วยการ
ส่่องกล้้องผ่่าตััดช่่องท้้อง (laparoscopic surgery) (บางครั้้�งเรีียกว่่า 
keyhole หรืือ bandaid surgery) เพื่่�อกำำ�จััดนิ่่�วในถุุงน้ำำ��ดีีของคุุณ การ
ส่่องกล้้องผ่่าตััดช่่องท้้อง (keyhole surgery) นี้้�โดยปกติิแล้้วคุุณจะฟื้้�น
ตััวได้้อย่่างรวดเร็็วเนื่่�องจากแผลผ่่าตััดมีีขนาดเล็็ก
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พััฒนาการของกระดููกผิิดปกติิ
โดยปกติิ เซลล์์เม็็ดเลืือดแดงจะถููกผลิิตขึ้้�นโดยเนื้้�อเยื่่�อภายในกระดููก 
ที่่�มีีชื่่�อว่่า ไขกระดููก เมื่่�อเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีีย เซลล์์เม็็ดเลืือด 
แดงที่่�หมุุนเวีียนในร่่างกายจะมีีจำำ�นวนน้้อยลงและมีีฮีีโมโกลบิินน้้อย 
กว่่าปกติิ ด้้วยความพยายามที่่�จะสร้้างเม็็ดเลืือดแดงนี้้� จึึงทำำ�ให้้ไขกระดููก 
ทำำ�งานมากเกิินไปและผลิิตเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงให้้ได้้มากขึ้้�น แต่่เนื่่�อง 
จากเม็็ดเลืือดแดงมีีความผิิดปกติิ ดัังนั้้�นจึึงทำำ�ให้้เสีียชีีวิิตและไม่่ได้้ช่่วย 
แก้้ไขปััญหาภาวะโลหิิตจาง เนื่่�องจากไขกระดููกพยายามที่่�จะรัักษาภาวะ
โลหิิตจางอย่่างต่่อเนื่่�อง ดัังนั้้�นไขกระดููกจึึงขยายระดัับและการขยาย
ระดัับของไขกระดููกนี้้�เองจึึงเป็็นสาเหตุุให้้กระดููกมีีขนาดใหญ่่ขึ้้�นโดย
เฉพาะอย่่างยิ่่�งในส่่วนบริิเวณใบหน้้าที่่�ทำำ�ให้้มีีหน้้าผาก 'โหนก' และคิ้้�ว
และขากรรไกรกว้้าง แพทย์์ของคุุณอาจเรีียกอาการเหล่่านี้้�ว่่า โหนก 

(bossing) 
เมื่่�อเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีีย ยัังอาจทำำ�ให้้แขนขาสั้้�นลงกว่่าปกติิได้้

เนื่่�องจากกระดููกยาว (long bones) หยุุดการเจริิญเติิบโตก่่อนเวลาอััน
ควร นอกจากนี้้� กระดููกยัังมีีลัักษณะอ่่อนแอและแตกหัักง่่ายขึ้้�น แพทย์์
ของคุุณอาจเรีียกอาการเหล่่านี้้�ว่่า โรคกระดููกพรุุน (osteoporosis) 
หรืือ โรคกระดููกบาง (osteopenia)

การบำำ�บััดรัักษา หากคุุณหรืือลููกของคุุณเป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีี
โมโกลบิินเฮช หรืืออััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ คุุณจะต้้องได้้รัับการตรวจ
สุุขภาพเป็็นประจำำ�เพื่่�อตรวจพบพััฒนาการที่่�ผิิดปกติิของกระดููกได้้ตั้้�งแต่่
เนิ่่�น ๆ การให้้เลืือดเป็็นประจำำ�และการรัักษาภาวะเหล็็กเกิินโดยปกติิแล้้ว
จะช่่วยป้้องกัันปััญหากระดููกได้้ (กรุุณาดููในหน้้า 34 และ 35)

ภาวะลิ่่�มเลืือด
ผู้้�ที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีเีมียี จะมีคีวามเสี่่�ยงเพิ่่�มขึ้้�นเล็็กน้อยต่่อการเกิดิลิ่่�ม
เลืือด ความเสี่่�ยงจะสููงขึ้้�นในผู้้�ที่่�ได้้เคยรับัการผ่าตัดัม้้ามและความเสี่่�ยงจะ
เพิ่่�มสููงขึ้้�นตามอายุ ุในผู้้�หญิงิมักัพบภาวะลิ่่�มเลือืดบ่่อยกว่าในผู้้�ชาย 

การบำำ�บััดรัักษา การรัักษาภาวะลิ่่�มเลืือดจะหลากหลายแตกต่่างกััน
ไปแต่่อาจรวมถึึงการให้้ยาแอสไพริินหรืือยาป้้องกัันไม่่ให้้เกิิดลิ่่�ม
เลืือดที่่�มีีขนาดยาต่ำำ�� ยาเหล่่านี้้�เรีียกว่่า ยาต้้านการแข็็งตััวของเลืือด 

(anticoagulants)



อััลฟาธาลััสซีีเมีีย (Alpha Thalassemia)

33

แผลที่่�ขา 
อััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโมโกลบิินเฮช สามารถทำำ�ให้้เกิิดปััญหา 
ในการเยีียวยารัักษาบาดแผลได้้ บาดแผลแม้้เพีียงเล็็กน้้อยบนขาโดย
เฉพาะอย่่างยิ่่�งบริิเวณข้้อเท้้าจะไม่่สามารถรัักษาให้้หายขาดและอาจ
ทำำ�ให้้มีีการติิดเชื้้�อและต้้องได้้รัับยาปฏิิชีีวนะ

ภาวะเหล็็กเกิิน
ภาวะเหล็ก็เกินิ (Iron Overload) เป็็นภาวะแทรกซ้อนที่่�มักัพบบ่่อยในผู้้�ที่่�
เป็็นอััลฟาธาลััสซีเีมียีเมเจอร์ และอััลฟาธาลััสซีเีมียีชนิดฮีโีมโกลบิินเฮช 

โดยปกติิ เมื่่�อเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงที่่�มีีอายุุมากมีีการแตกสลายไปใน
ร่่างกาย ธาตุุเหล็็กที่่�ถููกปลดปล่่อยออกมานั้้�น ร่่างกายจะนำำ�กลัับไปใช้้
ใหม่่ในเซลล์์ใหม่่ ๆ เมื่่�อผู้้�ป่่วยได้้รัับการให้้เลืือดเป็็นประจำำ� ก็็จะเกิิด
ปััญหาภาวะเหล็็กเกิินได้้เนื่่�องจากเลืือดบริิจาคก็็ยัังมีีธาตุุเหล็็กด้้วย 
ภาวะเหล็็กเกิินจะเกิิดขึ้้�นเมื่่�อมีีปริิมาณธาตุุเหล็็กมากเกิินในร่่างกายของ
คุุณ นอกจากนี้้�ยังัเกิดิขึ้้�นได้้ในผู้้�ที่่�เป็็นอัลัฟาธาลััสซีเีมียีชนิดฮีโีมโกล 
บินิเฮช ผู้้�ที่่�ไม่่ได้้รัับการให้้เลืือดแต่่เกิิดขึ้้�นในอััตราที่่�ช้้ากว่่า การ 
สะสมของธาตุุเหล็็กจะเกิิดขึ้้�นเนื่่�องจากไขกระดููกที่่�ทำำ�งานมากเกิินไป
จะส่่งสััญญาณไปยัังระบบทางเดิินอาหารให้้ดููดซัับธาตุุเหล็็กจากอาหาร
มากขึ้้�น สถานการณ์์นี้้�จะเกิิดขึ้้�นเนื่่�องจากร่่างกายพยายามแก้้ไขปััญหา
โลหิิตจางด้้วยการสร้้างเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงมากขึ้้�นและกระบวนการ
ทำำ�งานนี้้�จำำ�เป็็นจะต้้องมีีธาตุุเหล็็ก

เหตุุใดภาวะเหล็็กเกิินจึึงถืือเป็็นปััญหาสุุขภาพ ธาตุุเหล็็กจำำ�นวน
มากเกิินไปจะเป็็นพิิษต่่อร่่างกาย เนื่่�องจากร่่างกายไม่่สามารถกำำ�จััด
ธาตุุเหล็็กเหล่่านี้้�ได้้ เมื่่�อเวลาล่่วงไป ธาตุุเหล็็กที่่�มีีมากเกิินไปจะมีี
ปริิมาณเพิ่่�มขึ้้�นเรื่่�อย ๆ และสามารถทำำ�ลายอวััยวะต่่าง ๆ ของคุุณ 

การสะสมของธาตุุเหล็็กสามารถทำำ�ลายตัับได้้ เนื้้�อเยื่่�อตัับที่่�ถููก
ทำำ�ลายจะถููกแทนที่่�ด้้วยเนื้้�อเยื่่�อเส้้นใย (fibrous tissue) ซึ่่�งยัังเรีียกอีีก
ชื่่�อหนึ่่�งว่่า เนื้้�อเยื่่�อแผลเป็็น (scar tissue) กระบวนการนี้้�เรีียกว่่า  
พัังพืืด (fibrosis) การศึึกษาวิิจััยพบว่่าประมาณ 1 ใน 5 (20%)  
ของผู้้�ที่่�เป็็นอัลัฟาธาลััสซีเีมียีชนิดฮีโีมโกลบิินเฮช จะมีเีนื้้�อเยื่่�อตับที่่�ถููก
แทนที่่�ด้้วยเนื้้�อเยื่่�อเส้้นใย (พัังผืืด)* หากกระบวนการสร้้างพัังพืืดรุุนแรง
ยิ่่�งขึ้้�น อาจทำำ�ให้้กลายเป็็นโรคตัับแข็็งและโรคตัับวายได้้

*Chan LKL, Mak VWM, Chan SCH et al. Liver complications of haemoglobin H 
disease in adults. British Journal of Haematology 2020;192:171–8.
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ภาวะเหล็็กเกิินสามารถก่่อให้้เกิิดความเสีียหายต่่อหััวใจที่่�นำำ�ไปสู่่�การ
มีีภาวะหััวใจเต้้นผิิดจัังหวะ (arrhythmia) และสุุดท้้ายกลายเป็็นภาวะ
หััวใจวายได้้ 

นอกจากนี้้�ยัังก่่อให้้เกิิดความเสีียหายต่่อกระดููกและข้้อของคุุณด้้วย  
ผู้้�ที่่�เป็็นพาหะ อััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ และอััลฟาธาลััสซีีเมีียชนิิดฮีีโม 
โกลบิินเฮช มีีแนวโน้้มที่่� 
จะมีีภาวะกระดููกอ่่อนแอ  
(โรคกระดููกพรุุน) ซึ่่�งส่่วน 
หนึ่่�งเป็็นผลเนื่่�องมาจากภาวะ
ธาลััสซีีเมีีย แต่่ภาวะเหล็็ก 
เกิินยัังมีีส่่วนด้้วยเพราะธาตุุ 
เหล็็กสามารถสะสมอยู่่�ในกระดููก
และก่่อให้้เกิิดความเสีียหายได้้

ภาวะเหล็็กเกิินสามารถส่่ง
ผลกระทบต่่อระดัับฮอร์์โมนได้้
ด้้วย ระดัับฮอร์์โมนไทรอยด์์
ของคุุณอาจมีีระดัับต่ำำ��ที่่�ทำำ�ให้้
คุุณรู้้�สึึกเหนื่่�อยล้้า น้ำำ��หนัักเพิ่่�ม
ขึ้้�น และท้้องผููกได้้ คุุณยัังอาจ
มีีความเสี่่�ยงเพิ่่�มขึ้้�นในการเกิิด
โรคเบาหวาน เนื่่�องจากธาตุุ
เหล็็กส่่งผลกระทบต่่อการผลิิต
อิินซููลิินในตัับอ่่อนซึ่่�งควบคุุม
ระดัับน้ำำ��ตาลในเลืือดของคุุณ 

หากคุุณได้้รัับการให้้เลืือด 
คุุณอาจมีีฮอร์์โมนเพศอยู่่�ใน
ระดัับต่ำำ��ได้้ ในกรณีีของเด็็ก
ที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีีย (AT) 
สถานการณ์์นี้้�อาจหมายถึึงว่่า
พััฒนาการทางเพศของเด็็กช้้ากว่่าปกติิ สถานการณ์์นี้้�พบน้้อยลงใน
ปััจจุุบัันเนื่่�องจากเด็็กจำำ�นวนมากที่่�มีีภาวะโลหิิตจางและระดัับธาตุุเหล็็ก
ได้้รัับการจััดการอย่่างดีีภายหลัังการวิินิิจฉััยภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีีย

พัฒนาการทางเพศ
ชากวาปกติ 

ความไมสมดุลของ
ฮอรโมนไทรอยด 

โรคเบาหวาน
การเสือ่มสภาพของหัวใจ 

การเสื่อมสภาพของตับ 

ปญหากระดูกและขอ

ภาวะเหล็กเกินสามารถสงผลกระทบ
ตอรางกายไดในหลากหลายชองทาง
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การบำำ�บััดรัักษา เพื่่�อป้้องกัันปััญหาทั้้�งหมดที่่�มีีสาเหตุุมาจากความเป็็น
พิิษของธาตุุเหล็็ก ดัังนั้้�นอาจจำำ�เป็็นต้้องมีีการควบคุุมระดัับธาตุุเหล็็กของ
คุุณซึ่่�งเรีียกว่่า คีีเลชัันบำำ�บััด (chelation therapy) คีีเลชัันบำำ�บััดมี ี
สามประเภท คุุณได้้รัับการบำำ�บััดด้้วยการฉีีดเข้้าหลอดเลืือดดำำ�อย่่างต่่อ
เนื่่�อง (โดยฉีีดเข้้าหลอดเลืือดดำำ�โดยตรง) ทางผิิวหนััง (เข้้าใต้้ผิิวหนััง) 
หรืือ ทางปาก (ด้้วยการให้้ทางปาก) แพทย์์จะพููดคุุยกัับคุุณเกี่่�ยวกัับ 
ตััวเลืือกของคีีเลชัันบำำ�บััดและผลข้้างเคีียงทีีอาจเกิิดขึ้้�น

แพทย์์จะติิดตามเฝ้้าดููระดัับธาตุุเหล็็กของคุุณด้้วยการตรวจเลืือด  
หากดููเหมืือนว่่าจะมีีระดัับสููง คุุณอาจต้้องได้้รัับการตรวจ MRI (การ
ตรวจด้้วยคลื่่�นแม่่เหล็็กไฟฟ้้า) เพื่่�อวััดค่่าความเข้้มข้้นของธาตุุเหล็็ก 
ในตัับและ/หรืือในหััวใจของคุุณ ซึ่่�งจะแสดงให้้เห็็นว่่าคุุณจำำ�เป็็นต้้อง 
ได้้รัับการทำำ�คีีเลชัันบำำ�บััดหรืือไม่่ 

สำำ�คััญ: หากแพทย์์ของคุุณระบุุว่่าคุุณจะต้้องได้้รัับการ
ทำำ�คีีเลชัันบำำ�บััด เป็็นสิ่่�งสำำ�คััญที่่�คุุณจะต้้องปฏิิบััติิตามคำำ�
แนะนำำ�ของแพทย์์ ภาวะเหล็็กเกิินอาจทำำ�ให้้เสีียชีีวิิตได้้

ทีีมดููแลสุุขภาพของคุุณ
ภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียเป็็นภาวะด้้านสุุขภาพที่่�ซัับซ้้อนและจะต้้องได้้รัับ
การดููแลจากแพทย์์ผู้้�เชี่่�ยวชาญ การบำำ�บััดรัักษาของคุุณควรอยู่่�ภายใต้้
การจััดการของศููนย์์แพทย์์เฉพาะทางด้้านโรคเลืือดและอยู่่�ภายใต้้การ
ดููแลของผู้้�ให้้คำำ�ปรึึกษาที่่�เป็็น โลหิิตแพทย์์ (hematologist)  
(แพทย์์ที่่�เชี่่�ยวชาญในการรัักษาโรคเลืือดและความผิิดปกติิของเลืือด) 

ศููนย์์แพทย์์เฉพาะทางมัักจะมีีพยาบาลผู้้�เชี่่�ยวชาญทางคลิินิิกด้้าน
ธาลััสซีีเมีียซึ่่�งคุุณสามารถติิดต่่อได้้ ในกรณีีคุุณอยู่่�ที่่�บ้้านและหากมีีข้้อ
สงสััยใด ๆ
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การวิิจััยทางคลิินิิก
หากคุุณสนใจในการบำำ�บััดใหม่่ ๆ คุุณอาจต้้องการสอบถามแพทย์์ 
ของคุุณเกี่่�ยวกัับ การวิิจััยทางคลิินิิก การรัักษาพยาบาลใหม่่ ๆ ทั้้�งหมด
จะต้้องผ่่านการทดสอบในการวิิจััยทางคลิินิิก การรัักษาพยาบาลใหม่่  
ๆ ต้้องผ่่านการทดสอบหลายระยะก่่อนที่่�จะสามารถพิิสููจน์์ว่่าได้้ผลดีีกว่่า
การรัักษาพยาบาลเดิิมที่่�ใช้้อยู่่�และนำำ�ไปใช้้ในการดููแลที่่�เป็็นกิิจวััตร  
การรัักษาพยาบาลที่่�ส่่อให้้เห็็นประสิิทธิิภาพที่่�ดีีขึ้้�นนี้้�จะขยัับระดัับไปยััง 
ระยะถััดไปของการศึึกษาวิิจััยเฉพาะในกรณีีที่่�เป็็นการรัักษาที่่�ปลอด 
ภััยและก็็แสดงให้้เห็็นความมีีประสิิทธิิผลในการรัักษา 

• การวิจัยทางหองปฏิบัติการ

• ยาไดรับอนุมัติใหทดสอบในคน

• ประเมินความปลอดภัย

• กําหนดขนาดยาที่ปลอดภัย

• ระบุผลขางเคียง

• ทดสอบประสิทธิผลของยา

• ประเมินความปลอดภัยเพิ่มเติม

• เก็บรวบรวมขอมูล

• เปรียบเทียบกับการ
   รักษาพยาบาลอื่น

• ติดตามเฝาดูผลขางเคียง
• ยืนยันประสิทธิผลของยา

กอนการศึก
ษาทางวิจัย

 (Preclinical)

ระยะที่ 1

ระยะที่ 1/2

ระยะที่ 3
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การรัักษาใหม่่ ๆ สำำ�หรัับภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีีย
การชะลอเวลาการแตกทำำ�ลายของเซลล์์เม็็ดเลืือดแดง
ได้้มีีการศึึกษาวิิจััยบางงานที่่�กำำ�ลัังศึึกษาเกี่่�ยวกัับการรัักษาภาวะโลหิิต
จางในผู้้�ที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียด้้วยการให้้ยารัักษาเพื่่�อลดการทำำ�ลาย
ของเซลล์์เม็็ดเลืือดแดง

ยา mitapivat เป็็นยาตััวใหม่่ที่่�กำำ�ลัังอยู่่�ระหว่่างการทดสอบในคน
ที่่�มีีภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียหรืือที่่�มีีภาวะเบต้้าธาลััสซีีเมีีย ซึ่่�งเป็็นยาเม็็ด
ที่่�คุุณรัับประทานวัันละสองครั้้�ง ยาชนิิดนี้้�เคยนำำ�มาใช้้รัักษาภาวะทาง
พัันธุุกรรมอีีกภาวะหนึ่่�งที่่�ก่่อให้้เกิิดโรคโลหิิตจางแล้้วที่่�เรีียกว่่า ภาวะการ
พร่่องเอนไซม์์ pyruvate kinase 

การรัักษาด้้วยยานี้้�จะช่่วยกระตุ้้�นเอนไซม์์ชนิิดหนึ่่�งที่่�จำำ�เป็็นเพื่่�อให้้
เซลล์์เม็็ดเลืือดแดงทำำ�งานได้้อย่่างเหมาะสม ผลการวิิจััยก่่อนหน้้านี้้�แสดง 
ให้้เห็็นว่่าอาจสามารถลดความรุุนแรงของโรคโลหิิตจางในผู้้�ที่่�เป็็น
อััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�ไม่่ต้้องการได้้รัับการให้้เลืือดเป็็นประจำำ� ที่่�ผ่่านมา  
ผลข้้างเคีียงที่่�มัักพบ ได้้แก่่ นอนหลัับยาก ปวดศีีรษะ และวิิงเวีียน 

ยา mitapivat อยู่่�ระหว่่างการทดสอบในเฟส 3 โดยการทดสอบกัับ
คนที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีียทั้้�งกัับผู้้�ที่่�ต้้องการและไม่่ต้้องการได้้รัับการให้้
เลืือดเป็็นประจำำ�

การปลููกถ่่ายเซลล์์ต้้นกำำ�เนิิด (Stem Cell Transplant)
วิิธีีเดีียวที่่�จะสามารถรัักษาโรคอััลฟาธาลััสซีีเมีียได้้คืือ ด้้วย การปลููก
ถ่่ายเซลล์์ต้้นกำำ�เนิิด ที่่�ได้้รัับจากผู้้�บริิจาค ปััจจุุบัันการปลููกถ่่ายเซลล์์ต้้น
กำำ�เนิิดหรืือสเต็็มเซลล์์นี้้�เหมาะสำำ�หรัับผู้้�ที่่�เป็็นพาหะ อััลฟาธาลััสซีีเมีีย
เมเจอร์์ เนื่่�องจากการบำำ�บััดรัักษาด้้วยวิิธีีนี้้�มีีผลข้้างเคีียงมากมายซึ่่�งผล
ข้้างเคีียงบางอย่่างในจำำ�นวนนี้้�อาจทำำ�ให้้เสีียชีีวิิตได้้ 

เซลล์์ต้้นกำำ�เนิิด (stem cells) เป็็นเซลล์์ที่่�อยู่่�ในไขกระดููกที่่�สามารถ
พััฒนากลายเป็็นเซลล์์เม็็ดเลืือดประเภทต่่าง ๆ ในร่่างกายได้้ที่่�รวมถึึง
เซลล์์เม็็ดเลืือดแดง 

เมื่่�อคุุณได้้รัับการปลููกถ่่ายเซลล์์ต้้นกำำ�เนิิด เซลล์์ต้้นกำำ�เนิิดใน
ไขกระดููกของคุุณจะถููกทำำ�ลายและแทนที่่�ด้้วยเซลล์์ที่่�แข็็งแรงสมบููรณ์์ที่่�
ได้้รัับจากผู้้�บริิจาค ผู้้�บริิจาคต้้องเป็็นผู้้�ที่่�มีีเซลล์์เม็็ดเลืือดที่่�ใกล้้เคีียงกัับ
ของคุุณและมัักจะเป็็นคนในครอบครััวใกล้้ชิิด
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วััตถุุประสงค์์ก็็คืือเพื่่�อให้้เซลล์์ต้้นกำำ�เนิิดของผู้้�บริิจาคเริ่่�มต้้นการ
เติิบโตภายในไขกระดููกของคุุณและให้้เซลล์์ต้้นกำำ�เนิิดใหม่่แทนที่่� 
เซลล์์ของคุุณ กระบวนการนี้้�เรีียกว่่า 'อััตราการนำำ�มาปลููกถ่่ายติิด 
สำำ�เร็็จ (engraftment)' เซลล์์ต้้นกำำ�เนิิดใหม่่นี้้�จะผลิิตเซลล์์เม็็ดเลืือด
ประเภทต่่าง ๆ ทั้้�งหมดที่่�รวมถึึงเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงที่่�สมบููรณ์์แข็็งแรง

คุุณมีีความเสี่่�ยงสููงมากที่่�จะเกิิดการติิดเชื้้�อในช่่วงนี้้� จนกว่่าเซลล์์ต้้น
กำำ�เนิิดใหม่่เหล่่านี้้�ได้้เริ่่�มต้้นทำำ�งาน ดัังนั้้�น คุุณจะต้้องได้้รัับการ 
ดููแลรัักษาแบบแยกต่่างหากเป็็นระยะเวลาช่่วงหนึ่่�งภายหลัังการฉีีด 
เซลล์์ต้้นกำำ�เนิิดเข้้าร่่างกายของคุุณ

ผูบริจาค

การเก็บเซลล
ตนกําเนิด (หรือ 
สเต็มเซลล) 
จะเปนเซลลที่เก็บ
จากไขกระดูกหรือ
เลือดของผูบริจาค

การดําเนินการกับ
เลือดหรือไขกระดูก 
เปนการนําเลือดหรือไข
กระดูกไปในหองแล็บเพื่อ
ทําใหเซลลตนกําเนิดบริสุทธิ์
และเขมขน

เคมีบําบัด (Chemotherapy)
เพื่อเตรียมรางกายของคุณ
ใหพรอมสําหรับการให
เซลลตนกําเนิดตัวใหม 

การใหเซลล
ตนกําเนิดทาง
หลอดเลือด 
(Reinfusion)
คุณไดรับเซลล
ตนกําเนิดใหม
ดวยวิธีการหยด 

ผูปวย
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การอยู่่�กัับภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีีย
ผู้้�ป่่วยบางรายที่่�มีีภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียรู้้�อยู่่�แล้้วว่่าโรคนี้้�มีีอยู่่�ใน
ครอบครััวของพวกเขา แต่่สำำ�หรัับบางคนนี่่�ถืือเป็็นเรื่่�องที่่�ไม่่คาดคิิดเมื่่�อ
แพทย์์วิินิิจฉััยว่่ามีีภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีีย เนื่่�องจากมีีอาการโรคโลหิิต
จางหรืือเมื่่�อทารกได้้รัับการวิินิิจฉััยหลัังคลอดได้้ไม่่นาน การให้้คำำ�
ปรึึกษาทางพัันธุุศาสตร์์สามารถช่่วยให้้คุุณเข้้าใจเกี่่�ยวกัับภาวะของคุุณ
และความเกี่่�ยวข้้องต่่าง ๆ ที่่�รวมถึึงความเสี่่�ยงที่่�มีีต่่อลููกของคุุณที่่�อาจมีีใน
อนาคต

คุุณอาจมีีคำำ�ถามมากมาย การศึึกษาค้้นคว้้าเกี่่�ยวกัับภาวะอััลฟา 
ธาลััสซีีเมีียและศึึกษาเกี่่�ยวกัับสถานการณ์์ของคุุณเองให้้มากเท่่าที่่�จะ
สามารถทำำ�ได้้นั้้�นถืือเป็็นสิ่่�งสำำ�คััญ 

ภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียเป็็นภาวะที่่�ซัับซ้้อนและสัับสนได้้ง่่าย การจด
รายการสิ่่�งต่่าง ๆ ที่่�คุุณจำำ�เป็็นต้้องรู้้�หรืือคำำ�ถามต่่าง ๆ ที่่�คุุณต้้องการ
สอบถามและนำำ�ติิดตััวไปด้้วยในการพบแพทย์์ของคุุณอาจช่่วยคุุณได้้ 
นอกจากนี้้�การที่่�คุุณมีีผู้้�ติิดตามไปด้้วยนั้้�นอาจช่่วยให้้คุุณสามารถเปรีียบ
เทีียบการจดโน้้ตภายหลัังการพบแพทย์์ได้้

ฉัันควรบอกให้้คนอื่่�นรู้้�หรืือไม่่ 
คุุณควรบอกให้้คนทั่่�วไปรู้้�ว่่าคุุณเป็็นพาหะธาลััสซีีเมีียหรืือเป็็น
อััลฟาธาลััสซีีเมีียเมื่่�อใด คำำ�ตอบง่่าย ๆ ก็็คืือ เมื่่�อใดก็็ตามที่่�คุุณพร้้อม 
ส่่วนใหญ่่แล้้ว หากคุุณไม่่ต้้องการ คุุณไม่่จำำ�เป็็นต้้องบอกให้้คนอื่่�นรู้้�  
แต่่คุุณจำำ�เป็็นต้้องเปิิดเผยกัับคนรัักของคุุณหากคุุณคิิดที่่�จะเริ่่�มต้้น
ครอบครััวในอนาคต และคนรัักของคุุณจะต้้องได้้รัับการตรวจด้้วย 
เช่่นกััน 

การพููดคุุยเกี่่�ยวกัับปััญหาทางพัันธุุกรรมอาจเป็็นเรื่่�องลำำ�บากใจ บาง
ครั้้�งคนทั่่�วไปจะรู้้�สึึกว่่าเป็็นความผิิดของตนเอง แต่่คุุณไม่่สามารถควบคุุม
ยีีนที่่�ได้้รัับถ่่ายทอดทางพัันธุุกรรมได้้ คุุณสามารถใช้้จุุลสารฉบัับนี้้�เพื่่�อ
ช่่วยให้้คนอื่่�นเข้้าใจมากขึ้้�นเกี่่�ยวกัับภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีีย 

สำำ�คััญ: การดำำ�รงชีีวิิตให้้มีีสุุขภาพแข็็งแรงเป็็นสิ่่�งสำำ�คััญ
สำำ�หรัับทุุกคน เมื่่�อคุุณมีีภาวะธาลััสซีีเมีีย การมีีสุุขภาพ
แข็็งแรงเป็็นสิ่่�งที่่�สำำ�คััญอย่่างยิ่่�ง 
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วิิธีีที่่�สุุดในการหลีีกเลี่่�ยงภาวะแทรกซ้้อนต่่าง ๆ ก็็คืือ การยึึดมั่่�นปฏิิบััติิ
ตามกำำ�หนดตารางเวลาการรัักษาพยาบาลและไปตรงตามนััดสำำ�หรัับการ
ตรวจสุุขภาพของคุุณ 

สำำ�คััญ: ให้้ติิดต่่อแพทย์์ของคุุณทัันทีีหากคุุณมีีสััญญาณ
ที่่�ชี้้�แสดงถึึงการติิดเชื้้�อหรืือความเจ็็บป่่วยอื่่�น ๆ และให้้
แน่่ใจว่่าปััจจุุบัันคุุณได้้รัับวััคซีีนล่่าสุุด – โดยเฉพาะอย่่าง
ยิ่่�งหากคุุณได้้รัับการผ่่าตััดม้้าม

อาหารที่คุณควรรับประทาน

เป็็นสิ่่�งสำำ�คััญที่่�จะต้้องดููแลสุุขภาพโดยทั่่�วไปของคุุณ รัับประทานอาหาร
ที่่�ดีี 

ผู้้�ที่่�มีีภาวะธาลััสซีีเมีียบ่่อยครั้้�งที่่�มัักจะมีีปริิมาณวิิตามิินและแร่่ธาตุุ 
ต่่าง ๆ เช่่น สัังกะสีี อยู่่�ในระดัับต่ำำ�� ซึ่่�งบางส่่วนอาจเป็็นเพราะโรคโลหิิต
จางและบางส่่วนอาจเป็็นเพราะระดัับธาตุุเหล็็กมีีอยู่่�ระดัับสููง และการ
รัักษานั้้�นก็็เพื่่�อเป็็นการกำำ�จััดธาตุุเหล็็ก แพทย์์ของคุุณอาจให้้อาหารเสริิม
กัับคุุณ 

แพทย์์บางท่่านอาจแนะนำำ�ให้้คุุณหลีีกเลี่่�ยงอาหารที่่�มีีธาตุุเหล็็กแต่่
แพทย์์บางคนอาจคิิดว่่าอาหารเหล่่านี้้�มีีผลกระทบเพีียงเล็็กน้้อยในการ
ป้้องกัันภาวะเหล็็กเกิิน สิ่่�งที่่�ดีีที่่�สุุดคืือพููดคุุยกัับทีีมดููแลสุุขภาพด้้านภาวะ
อััลฟาธาลััสซีีเมีียของคุุณเกี่่�ยวกัับอาหารที่่�คุุณควรรัับประทาน 

ออกกำำ�ลัังกายเพื่่�อกระดููกที่่�สมบููรณ์์แข็็งแรง 
การออกกำำ�ลัังกายเป็็นประจำำ�ให้้ประโยชน์์มากมายต่่อร่่างกาย การออก
กำำ�ลัังกายช่่วยให้้อารมณ์์ดีีและช่่วยเสริิมสร้้างกระดููกของคุุณ หลีีกเลี่่�ยง
เครื่่�องดื่่�มแอลกอฮอล์์และการสููบบุุหรี่่�โดยเด็็ดขาด 

ขอความช่่วยเหลืือหากจำำ�เป็็น
สอบถามคำำ�ถามและแจ้้งให้้ทีีมดููแลสุุขภาพของคุุณทราบเกี่่�ยวกัับ 
ประเด็น็ใดก็ต็ามที่่�ทำำ�ให้้คุุณกังัวลใจ ทีมีดููแลสุุขภาพจะรู้้�ถึึงความซับัซ้้อน 
ของภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียและยิินดีีที่่�จะตอบคำำ�ถามเดิิมที่่�คุุณเคยถาม
มากกว่่าหนึ่่�งครั้้�ง
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คำำ�ถามสำำ�หรัับสอบถามแพทย์์ของคุุณ

ภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียประเภทใดที่่�ฉััน/ลููกของฉัันมีีอยู่่�

มีีจำำ�นวนยีีนผิิดปกติิกี่่�ตััว

เป็็นความผิิดปกติิของยีีนแบบขาดหายไปหรืือแบบไม่่ขาด
หายไป 

ความเกี่่�ยวข้้องของความผิิดปกติิของยีีนอะไรบ้้างที่่�ฉัันมีี

ภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียจะส่่งผลกระทบอย่่างไรต่่อฉััน/ลููก
ของฉััน

ฉััน/ลููกของฉัันจำำ�เป็็นจะต้้องได้้รัับการรัักษาพยาบาลเป็็น
ประจำำ�หรืือไม่่

ผลข้้างเคีียงของการรัักษาพยาบาลที่่่��อาจจะเกิิดขึ้้�นได้้มีี
อะไรบ้้าง

ภาวะแทรกซ้้อนอะไรบ้้างที่่�อาจมีีและมีีแนวโน้้มจะเกิิดขึ้้�น
มากน้้อยเพีียงใด

โอกาสความน่่าจะเป็็นที่่�ฉัันจะมีีลููกที่่�มีีภาวะอััลฟา 
ธาลััสซีีเมีียมีีมากน้้อยเพีียงใด

มีีสิ่่�งใดที่่�สามารถทำำ�ได้้เพื่่�อลดความเสี่่�ยงของการมีีลููกที่่�มีี
ภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียหรืือไม่่

ลููกของฉัันที่่�มีีภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียจะสามารถมีีลููกได้้
หรืือไม่่และพวกเขาจำำ�เป็็นต้้องรู้้�ข้้อมููลล่่วงหน้้าหรืือไม่่
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คุุณสามารถจดบัันทึึกชื่่�อและข้้อมููลติิดต่่อของแพทย์์  
พยาบาล และเจ้้าหน้้าที่่�ฝ่่ายสนัับสนุุนอื่่�น ๆ ได้้ที่่�นี่่�

ชื่่�อ.......…………………………………………………………

บทบาทหน้้าที่่� ......................................................................

โทรศััพท์์ .............................................................................

อีีเมล ..................................................................................

ชื่่�อ .....................................................................................

บทบาทหน้้าที่่� ......................................................................

โทรศััพท์์ .............................................................................

อีีเมล ..................................................................................

ชื่่�อ .....................................................................................

บทบาทหน้้าที่่� ......................................................................

โทรศััพท์์ .............................................................................

อีีเมล ..................................................................................
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คำำ�อธิิบายเกี่่�ยวกัับคำำ�และวลีี
IVF ย่่อมาจาก in vitro fertilization (การ
ปฏิิสนธิินอกร่่างกาย) ยัังรู้้�จัักในอีีกชื่่�อคืือ 
‚เด็็กหลอดแก้้ว‘ เป็็นกระบวนการนำำ�เซลล์์ไข่่
ของผู้้�หญิิงมาปฏิิสนธิิภายนอกมดลููกและ
จากนั้้�นนำำ�กลัับไปฝัังไว้้ในมดลููก เทคนิิคนี้้�จะ
ทำำ�ให้ส้ามารถตรวจคัดักรองตัวัอ่อ่นเพื่่�อตรวจ
หาภาวะทางพัันธุุกรรมได้้

กรดโฟลิิก (Foric acid) คืือ วิิตามิินบีี
ชนิิดหนึ่่�งที่่�จำำ�เป็็นสำำ�หรัับการผลิิตเซลล์์เม็็ด
เลืือดแดง บางครั้้�งได้้นำำ�มาใช้้เพื่่�อลดอาการ
โลหิิตจางในผู้้�ที่่�มีีภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีีย

การกลายพัันธุ์์� (Mutation)  
การเปลี่่�ยนแปลงที่่�เกิิดขึ้้�นในยีีน

การกลายพัันธุ์์� Cis ในกรณีีเป็็น
อััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (AT trait)  
การกลายพัันธุ์์�นี้้�จะหมายถึึง  
การมีียีีนผิิดปกติิสองตััวที่่�อยู่่�บน 
โครโมโซมเดีียวกััน 

การกลายพัันธุ์์� ในกรณีีเป็็น 
อััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (AT trait)  
การกลายพัันธุ์์�นี้้�จะหมายถึึง  
การมีียีีนผิิดปกติิสองตััวอยู่่�บน 
โครโมโซมที่่�ต่่างกััน

การขาดหายไปของยีีน (Deletional) 
ความผิิดปกติิของยีีนแบบขาดหายไป 
(deletional gene change) ในภาวะ
อััลฟาธาลััสซีีเมีีย ก็็คืือ การขาดหายไปของ
ยีีนอย่่างสิ้้�นเชิิง

การตรวจคััดกรอง (Screening) คืือ  
การตรวจหาโรคที่่�จำำ�เพาะโรคหนึ่่�งในบุุคคล
ที่่�ไม่่มีีอาการของโรค

การถ่่ายทอดทางพัันธุุกรรม 
(Inheritance) คืือ การส่่งต่่อยีีนไปยัังลููก
ของคุุณ

การประเมิินฮีีโมโกลบิิน (Hb 
assessment) คืือ การตรวจเลืือดที่่�นำำ�มา
ใช้้เพื่่�อทราบถึึงประเภทและจำำ�นวนของฮีีโม
โกลบิินที่่�มีีในตััวอย่่างเลืือด 

การปลููกถ่่ายเซลล์์ต้้นกำำ�เนิิด (Stem 
Cell Transplant) คืือ การรัักษาพยาบาล
แบบเข้ม้งวดอย่างหนึ่่�งเพื่่�อรักัษาความผิิดปกติิ
ของเลืือดบางประเภท การรัักษานี้้�อยู่่�ระหว่่าง
การศึึกษาวิิจััยที่่�อาจช่่วยบำำ�บััดรัักษาภาวะ 
อััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ ได้้

การผ่่าตััดแบบเปิิด (Open surgery) 
เป็็นการผ่่าตััดปกติิทั่่�วไปซึ่่�งทำำ�การผ่่าตััดด้้วย
การเปิิดแผลขนาดใหญ่่หนึ่่�งแผล

การผ่่าตััดม้้าม (Splenectomy) การ
ผ่่าตััดเพื่่�อตััดเอาม้้ามออก

การวิิจััยทางคลิินิิก (Clinical trial) การ
ศึึกษาวิิจััยทางคลิินิิกประเภทหนึ่่�งเพื่่�อศึึกษา
เกี่่�ยวกัับในการตรวจ การรัักษาพยาบาล หรืือ
หััตถการทางการแพทย์์ใหม่่ ๆ  ที่่�นำำ�มาใช้้ในผู้้�
ป่่วย การวิิจััยทางคลิินิิกเหล่่านี้้�อาจพิิจารณา
ว่่าการรัักษาพยาบาลมีีความปลอดภััย มีีผล
ข้้างเคีียง หรืือให้้ผลดีีมากน้้อยเพีียงใด 

การส่่องกล้้องผ่่าตััดช่่องท้้อง 
(Laparoscopic surgery) คืือ การ
ทำำ�การผ่่าตััดที่่�มีีบาดแผลขนาดเล็็ก ๆ หลาย
บาดแผล ดัังนั้้�นการฟื้้�นตััวของผู้้�ป่่วยจึึงมััก
จะฟื้้�นตััวได้้เร็็วกว่่าปกติิ บางครั้้�งจะเรีียกว่่า 
keyhole surgery

การให้้คำำ�ปรึึกษาทางพัันธุุศาสตร์์ 
(Genetic counseling) ขั้้�นตอน
กระบวนการหนึ่่�งที่่�จะช่่วยให้้บุุคคลเรีียนรู้้�
ที่่�จะยอมรัับในสถานการณ์์การมีีภาวะทาง
พัันธุุกรรมในครอบครััวและเข้้าใจถึึงความ
เสี่่�ยงของการส่่งต่่อภาวะดัังกล่่าวไปยัังลููก
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การให้้เลืือด (Blood transfusion) การ
ได้้รัับเลืือดบริิจาคผ่่านทางการให้้สารน้ำำ��แบบ
หยด (drip) (การฉีีดเข้้าทางหลอดเลืือดดำำ�) 
เข้้าไปในกระแสเลืือดของคุุณโดยตรง

การให้้เลืือดทารกในครรภ์์ 
(Intrauterine transfusion) คืือ เทคนิิค
หนึ่่�งที่่�ทำำ�ให้้ทารกที่่�กำำ�ลัังเจริิญเติิบโต
สามารถได้้รัับเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงในขณะที่่�ยััง
อยู่่�ในครรภ์์

ไขกระดููก (Bone marrow) สารที่่�มีี
ลัักษณะพรุุนคล้้ายฟองน้ำำ��ที่่�อยู่่�ในส่่วนตรง
กลางของกระดููกที่่�ซึ่่�งมีีการผลิิตเซลล์์เม็็ด
เลืือดต่่าง ๆ

ความผิิดปกติิแบบ (Non-deletional)  
เป็็นความผิิดปกติิของยีีนอย่่างหนึ่่�ง กล่่าวคืือ  
มีีการเปลี่่�ยนแปลงของยีีนมากกว่่าที่่�จะ
เป็็นการขาดหายไปของยีีน เช่่น มีีข้้อผิิด
พลาดในรหััสพัันธุุกรรม

คีีเลชัันบำำ�บััด (Chelation therapy) 
การบำำ�บััดที่่�นำำ�มาใช้้เพื่่�อกำำ�จััดโลหะส่่วนเกิิน
ต่่าง ๆ ออกจากร่่างกาย ซึ่่�งในกรณีีของภาวะ
อััลฟาธาลััสซีีเมีียนี้้�ก็็คืือการกำำ�จััดธาตุุเหล็็ก

โครโมโซม (Chromosomes) เป็็นสาย
ดีีเอ็็นเอที่่�มีีลัักษณะเป็็นเส้้นยาวที่่�ขดเป็็น
เกลีียว ในเซลล์์ของคนจะมีีโครโมโซม 23 
คู่่�และโครโมโซมหนึ่่�งตััวของแต่่ละคู่่�จะได้้
รัับการถ่่ายทอดทางพัันธุุกรรมจากแม่่หรืือ
พ่่อแต่่ละฝ่่าย แต่่ละโครโมโซมจะมีียีีนเป็็น
จำำ�นวนมาก

เซลล์์เม็็ดเลืือดแดง คืือ เซลล์์เม็็ดเลืือด
ประเภทหนึ่่�งที่่�ลำำ�เลีียงออกซิิเจนไปเลี้้�ยงส่่วน
ต่่าง ๆ ของร่่างกาย

ดีีเอ็็นเอ (DNA) คืือ รหััสพัันธุุกรรมที่่�
เป็็นพิิมพ์์เขีียวของสิ่่�งมีีชีีวิิตสำำ�หรัับการ
พััฒนาและการทำำ�งานของสิ่่�งมีีชีีวิิต ยีีนและ
โครโมโซมจะประกอบด้้วยดีีเอ็็นเอ

ตัับ (Liver) คืือ อวััยวะหนึ่่�งของร่่างกายที่่�
จััดการกัับผลิิตภััณฑ์์ของเสีียภายหลัังการเกิิด
ภาวะการแตกของเม็็ดเลืือดแดง (hemolysis)

ทางหลอดเลืือดดำำ� (Intravenous) 
เข้้าไปในหลอดเลืือดดำำ�โดยตรง

เทรต (Trait) (ก) เป็็นคุุณลัักษณะทาง
พัันธุุกรรมอย่่างหนึ่่�ง (ข) เป็็นความผิิดปกติิ
ของยีีนสองตััวของโรคธาลััสซีีเมีียชนิิดอััลฟา

นิ่่�วในถุุงน้ำำ��ดีี (Gallstones) คืือ ก้้อน
แข็็ง ๆ ที่่�สามารถก่่อตััวขึ้้�นได้้ในถุุงน้ำำ��ดีีของ
คุุณและทำำ�ให้้มีีอาการปวด ในผู้้�ที่่�มีีภาวะ
อััลฟาธาลััสซีีเมีีย นิ่่�วในถุุงน้ำำ��ดีีจะเกิิดขึ้้�นจาก
สารบิิลิิรููบิิน (ผลิิตภััณฑ์์พลอยได้้จากการ
ทำำ�ลายเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงที่่�มีีอายุุมากหรืือที่่�
ถููกทำำ�ลายเสีียหาย) ที่่�มีีมากเกิินไป

บิิลิิรููบิิน (Bilirubin) คืือ สารเคมีีที่่�มีีสีีชนิิด
หนึ่่�งที่่�ถููกผลิิตขึ้้�นเมื่่�อเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงมีีอายุุ
มากและถููกทำำ�ลายเสีียหาย

โปรตีีน (Protein) คืือ โมเลกุุลประเภทหนึ่่�ง
ที่่�มีีสายพอลิิเพปไทด์์ (polypeptide chain) 
อย่่างน้้อยหนึ่่�งสาย (สายกรดอะมิิโนที่่�เชื่่�อม
ต่่อเข้้าด้้วยกััน) เป็็นส่่วนประกอบซึ่่�งได้้ม้้วน
เข้้ากัันเป็็นรููปร่่างสามมิิติิ

พัังผืืด (Fibrosis) เนื้้�อเยื่่�อปกติิในร่่างกาย
ที่่�มีีลัักษณะแข็็งทื่่�อและหนาขึ้้�น ภาวะเหล็็ก
เกิินในภาวะอััลฟาธาลััสซีีเมีียสามารถก่่อให้้
เกิิดพัังผืืดที่่�ตัับได้้

พาหะ (Carrier) คำำ�นี้้�ได้้นำำ�มาใช้้เพื่่�อหมาย
ถึึงบุุคคลที่่�นำำ�พาและส่่งต่่อยีีนผิิดปกติิที่่�
เกี่่�ยวข้้องกัับโรคใดโรคหนึ่่�ง แต่่บุุคคลที่่�เป็็น
พาหะนี้้�ไม่่ได้้เป็็นโรคดัังกล่่าว

พาหะแฝง (Silent carrier) มีียีีนผิิดปกติิ
หนึ่่�งตััวจากจำำ�นวนยีีนสี่่�ตััวที่่�มีีรหััสพัันธุุกรรม
สำำ�หรัับสายอััลฟาฮีีโมโกลบิิน คุุณไม่่ได้้เป็็น
โรคแต่่คุุณสามารถส่่งต่่อยีีนผิิดปกติิไปยัังลููก
ของคุุณได้้ ยัังเรีียกในอีีกชื่่�อว่่า AT minima

เฟอร์์ริิติิน (Ferritin) คืือ โปรตีีนประเภท
หนึ่่�งที่่�จััดเก็็บธาตุุเหล็็กไว้้ภายในเซลล์์ใน
ร่่างกายของคุุณ

ภาวะกระดููกบาง (Osteopenia) คืือ การ
บางลงของกระดููกที่่�ไม่่ได้้รุุนแรงเท่่ากัับภาวะ
กระดููกพรุุน
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ภาวะกระดููกพรุุน (Osteoporosis)  
คืือ การบางลงของกระดููกที่่�ทำำ�ให้้กระดููก
อ่่อนแอและทำำ�ให้้กระดููกมีีแนวโน้้มที่่�จะ
แตกหัักได้้ง่่าย

ภาวะครรภ์์เป็็นพิิษ (Pre-eclampsia) 
คืือ ภาวะแทรกซ้้อนอย่่างหนึ่่�งของการตั้้�ง
ครรภ์์ที่่�สามารถเกิิดขึ้้�นพร้้อมกัับภาวะทารก
บวมน้ำำ�� (hydrops fetalis) ภาวะนี้้�อาจทำำ�ให้้
เสีียชีีวิิตได้้หากไม่่ได้้ตรวจพบและบำำ�บััด
รัักษา สััญญาณที่่�เกิิดขึ้้�นในมารดา ได้้แก่่  
มีีระดัับความดัันโลหิิตสููงและพบโปรตีีนใน
ปััสสาวะ

ภาวะตัับโต (Hepatomegaly) ภาวะที่่�ตัับ
มีีขนาดใหญ่่ขึ้้�น

ภาวะตััวเหลืือง (Jaundice) คืือ การที่่�
ผิิวหนัังมีีสีีเหลืืองและดวงตาเป็็นสีีขาวซึ่่�ง
มีีสาเหตุุมาจากการมีีสารบิิลิิรููบิิน (bilirubin) 
ในร่่างกายมากเกิินไป 

ภาวะทางพัันธุุกรรม (Genetic 
condition) คืือ ภาวะอย่่างหนึ่่�งที่่�เกิิดขึ้้�น
จากการเปลี่่�ยนแปลงของยีีนหนึ่่�งตััวหรืือ
หลายตััว

ภาวะทารกบวมน้ำำ�� (Hydrops fetalis) 
คืือ ภาวะที่่�รุุนแรงอย่่างหนึ่่�งที่่�สามารถเกิิดขึ้้�น
ได้้กัับทารกในครรภ์์ที่่�เป็็นอััลฟาธาลััสซีีเมีีย
เมเจอร์์ ซึ่่�งทำำ�ให้้เกิิดการสะสมของสารน้ำำ��
อย่่างผิิดปกติิในร่่างกายและอาจทำำ�ให้้เสีีย
ชีีวิิตได้้

ภาวะเม็็ดเลืือดแดงแตก (Hemolysis) 
คืือ การแตกของเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงและการ
ปลดปล่่อยส่่วนประกอบภายในของเม็็ดเลืือด
แดงเข้้าไปในของไหลที่่�อยู่่�โดยรอบ (เช่่น 
เลืือด)

ภาวะไมโครไซโตซิิส (Microcytosis) 
หมายถึึง ‘เซลล์์ขนาดเล็็ก’ ผู้้�ที่่�เป็็น 
อััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (AT trait)  
อาจมีเีซลล์์เม็ด็เลือืดแดงขนาดเล็ก็กว่า 
ปกติซิึ่่�งอาจรู้้�สึึกสัับสัันกัับโรคโลหิิตจาง 
ที่่�เกิิดจากการขาดธาตุุเหล็็ก

ภาวะลิ่่�มเลืือดอุุดตััน (Thrombosis) คืือ 
การแข็็งตััวของเลืือด 

ภาวะเหล็็กเกิิน (Iron overload) 
คืือ ภาวะแทรกซ้้อนอย่่างหนึ่่�งของโร
คอััลฟาธาลััสซีีเมีียที่่�ซึ่่�งมีีธาตุุเหล็็กสะสมใน
ร่่างกายมากเกิินไปและก่่อให้้เกิิดความเสีีย
หาย

ม้้าม (Spleen) คืือ อวััยวะร่่างกายที่่�เป็็น
ส่่วนหนึ่่�งของระบบภููมิิคุ้้�มกัันและรัับผิิดชอบ
ในการทำำ�ลายเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงที่่�มีีอายุุมาก
และเสื่่�อมสลายแล้้ว

ม้้ามโต (Splenomegaly) ภาวะที่่�ม้้ามมีี
ขนาดใหญ่่กว่่าปกติิ

ยาต้้านการแข็็งตััวของเลืือด 
(Anticoagulants) เป็็นยาที่่�ช่่วยลดการ
แข็็งตััวของเลืือด

ยีีน (Gene) สายของดีีเอ็็นเอที่่�เก็็บข้้อมููล
รหััสพัันธุุกรรมไว้้สำำ�หรัับโปรตีีนแต่่ละตััว  
ยีีนจะควบคุุมการเจริิญเติิบโตและพััฒนาการ
ทั้้�งหมดของร่่างกายและจัับกลุ่่�มกัันเพื่่�อก่่อตััว
เป็็นโครโมโซม 

โรคตัับแข็็ง (Cirrhosis) โรคตัับที่่�เกิิด
จากตัับได้้รัับความเสีียหายเป็็นระยะเวลานาน 
เนื้้�อเยื่่�อของตัับที่่�สมบููรณ์์แข็็งแรงจะถููกแทนที่่�
ด้้วยเนื้้�อเยื่่�อเส้้นใยที่่�เป็็นเนื้้�อเยื่่�อแผลเป็็น และ
ตัับจะหดตััวเล็็กลง

โรคมาลาเรีีย (Malaria) เป็็นโรคที่่�รุุนแรง
โรคหนึ่่�งที่่�มีีสาเหตุุมาจากเชื้้�อปรสิิตในยุุงที่่�
แพร่่ไปยัังคน ความรุุนแรงของโรคมาลาเรีีย
จะมีีระดัับน้้อยลงในผู้้�ที่่�มีียีีนผิิดปกติิสำำ�หรัับ 
โรคธาลััสซีีเมีีย 

โรคโลหิิตจาง (Anemia) คืือ ภาวะการ
ขาดแคลนเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงที่่�สมบููรณ์์แข็็ง
แรงซึ่่�งสามารถก่่อให้้เกิิดอาการเหนื่่�อยล้้า
และหายใจลำำ�บาก
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ข้้อเท็็จจริิงแบบเข้้าใจง่่ายสำำ�หรัับผู้้�ป่่วย

โรคโลหิิตจางจากการขาดธาตุุเหล็็ก 
(Iron-deficiency anemia) คืือ โรคเลืือด
จางประเภทหนึ่่�งที่่�มีีสาเหตุุมาจากการขาด
ธาตุุเหล็็ก อััลฟาธาลััสซีีเมีียไม่่ได้้ที่่�มีีสาเหตุุ
มาจากการขาดธาตุุเหล็็ก 

โรคฮีีโมโกลบิินบาร์์ท (Hb Barts 
disease) เป็็นอีีกชื่่�อหนึ่่�งสำำ�หรัับอััลฟาธา 
ลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (AT major)

สายอััลฟา (Alpha chain) เป็็นสายพอลิิ
เพปไทด์์ (polypeptide chain) ประเภทหนึ่่�ง
ที่่�จำำ�เป็็นสำำ�หรัับการผลิตฮีโีมโกลบินิในผู้้�ใหญ่่
ที่่�มีีสุุขภาพแข็็งแรง สายอััลฟานี้้�สามารถขาด
หายไปหรืือมีีจำำ�นวนลดลงได้้ในผู้้�ที่่�มีีภาวะ
อััลฟาธาลััสซีีเมีีย

อััลฟาธาลัสัซีเีมีียที่่�มีีฮีโีมโกลบินิผิิดปกติิ 
คืือ การมีียีีนชนิิดสายอััลฟาจำำ�นวนสามตััว
จากทั้้�งหมดสี่่�ตััวที่่�มีีการขาดหายไปหรืือถููก
ทำำ�ลายเสีียหาย อาการมีีลัักษณะหลากหลาย
แตกต่่างกัันอย่่างมากระหว่่างบุุคคลต่่าง ๆ 
และจะขึ้้�นอยู่่�กัับประเภทของความผิิดปกติิ
ของยีีนที่่�คุุณมีี

อััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต (AT trait)  
ในจำำ�นวนยีีนสี่่�ตััวที่่�ผลิิตสายอััลฟาได้้อย่่าง
ปกติินั้้�น มีียีีนสองตััวที่่�ถููกทำำ�ลายหรืือขาด
หายไป

อััลฟาธาลััสซีีเมีียมิินิิม่่า (AT minima) 
ปััจจุุบัันเรีียกว่่า „พาหะแฝง“ (silent carrier) 
ก็็คืือ มีียีีนหนึ่่�งตััวในจำำ�นวนยีีนสายอััลฟาสี่่�ตััว
ถููกทำำ�ลายเสีียหายหรืือขาดหายไป 

อััลฟาธาลััสซีีเมีียเมเจอร์์ (AT major) 
ยีีนทั้้�งหมดสี่่�ตััวที่่�ผลิิตสายอััลฟาฮีีโมโกลบิิน
ถููกทำำ�ลายเสีียหายหรืือขาดหายไป บางครั้้�ง
เรีียกว่่า โรคฮีีโมโกลบิิน บาร์์ท (Hb Barts)

อััลฟาธาลััสซีีเมีียไมเนอร์์ (AT minor) 
ปััจจุุบัันเรีียกว่่าอััลฟาธาลััสซีีเมีียเทรต 
(AT trait)

ฮีีโมโกลบิิน (Hemoglobin) คืือ โปรตีีน 
ที่่�มีธีาตุุเหล็็กเป็็นส่่วนประกอบโดยฮีโีมโกลบิิน 
จะอยู่่�ในเซลล์์เม็็ดเลืือดแดงซึ่่�งจะจัับ
ออกซิิเจนและลำำ�เลีียงไปยัังส่่วนต่่าง ๆ  
ของร่่างกาย

ฮีีโมโกลบิินของทารก (Fetal Hb) คืือ  
ฮีีโมโกลบิินชนิิดหนึ่่�งที่่�พบได้้ในทารกที่่�อยู่่� 
ในครรภ์์เท่่านั้้�นและในระยะเวลาสั้้�น ๆ หลััง 
คลอด ภายหลัังคลอด ฮีีโมโกลบิินของผู้้�ใหญ่่
จะถููกสร้้างขึ้้�นภายใต้้คำำ�สั่่�งของยีีนอื่่�น ๆ

ฮีีโมโกลบิินคอนสแตนท์์สปริิง (Hb 
Constant Spring:HbCS) คืือ ประเภท
ของความผิิดปกติขิองยีีนในภาะอััลฟาธาลัสัซีี
เมีียที่่�ได้้ตั้้�งชื่่�อตามสถานที่่�ที่่�ซึ่่�งค้้นพบ
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แหล่่งข้้อมููลที่่�ใช้้ในการจััดเตรีียมเอกสารฉบัับนี้้�

BMJ Best Practice
https://bestpractice.bmj.com

British National Formulary
https://bnf.nice.org.uk

European Medicines Agency
www.ema.europa.eu

Medline Plus
www.medlineplus.gov/

Northern California 
Comprehensive Thalassemia 
Center
www.thalassemia.com

Thalassaemia International 
Federation
https://thalassaemia.org.cy

UK Thalassaemia Society
https://ukts.org

UpToDate
www.wolterskluwer.com/en/ 
solutions/uptodate

แหล่่งข้้อมููลที่่�แนะนำำ�

Northern California Comprehensive Thalassemia Center
www.thalassemia.com

Thalassaemia International Federation
https://thalassaemia.org.cy

UK Thalassaemia Society
https://ukts.org

Cooley’s Anemia Foundation
www.thalassemia.org

WWW

อัลฟาธาลัสซีเมีย (Alpha Thalassemia)
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