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อาการเลือดออกรุนแรงในผู้ป่วยโรค Glanzmann Thrombasthenia ที่ได้รับยา
กลุ่ม Nonsteroidal Anti-inflammatory Drugs (NSAIDs)
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บทคัดย่อ

โรค Glanzmann thrombasthenia เป็นโรคเกล็ดเลือดท�ำงานผิดปกติ เกิดจากการลดลงหรือขาดหายของ glycoprotein IIb/IIIa 

ซึ่งเป็นโรคที่พบน้อยและถ่ายทอดทางพันธุกรรมแบบยีนด้อย ผู้ป่วยมักมีเลือดออกตามผิวหนังและเยื่อบุเนื้อเยื่อ ผู้ป่วยบางรายอาจมี

อาการเลือดออกรุนแรง  รายงานผู้ป่วย เด็กหญิงอายุ 3 ปี 10 เดือน อาเจียนเป็นเลือดสดและมีเลือดก�ำเดาไหลหลังจากได้รับยาลด

ไข้ ibuprofen ซึ่งเป็น nonsteroidal anti-inflammatory drugs (NSAIDs) โดยที่ผู้ป่วยไม่เคยได้รับการวินิจฉัยโรคเลือดออกง่าย

มาก่อน รวมถึงมารดาไม่เคยสังเกตว่าผู้ป่วยมีเลือดออกผิดปกติ ผู้ป่วยรายนี้มีเลือดออกรุนแรงจนต้องได้รับเลือดและส่วนประกอบ

ของเลือด ผลตรวจจ�ำนวนเกล็ดเลือดและค่าการแข็งตัวของเลือด (coagulogram) อยู่ในเกณฑ์ปกติ ผู้ป่วยได้รับการส่งต่อเพื่อหาสาเหตุ 

พบว่าเมื่อท�ำ Thai Pediatric Bleeding Questionnaire (TPBQ) score ซึ่งได้เท่ากับ 4 (ค่าปกติน้อยกว่า 3) จึงได้ท�ำการตรวจ

วินิจฉัยเพิ่มเติมด้วย clot retraction test, platelet aggregation test และ flow cytometry for CD41 and CD61 ซึ่งผลตรวจ

เข้าได้กับโรค Glanzmann thrombasthenia หลังจากที่ผู้ป่วยได้รับการรักษาด้วยการให้เกล็ดเลือด การหยุดเลือดในจมูกด้วย 

ผ้าก๊อซ และให้ยาต้านการสลายลิ่มเลือด อาการเลือดออกจึงสามารถควบคุมได้ดังนั้นผู้ป่วยที่มีอาการเลือดออกรุนแรงหลังได้รับยาที่

มีผลต่อการแข็งตัวของเลือดควรได้รับการตรวจเพิ่มเติมเพื่อหาโรคเลือดออกง่ายทางพันธุกรรมที่ไม่เคยได้รับการวินิจฉัยมาก่อน

คำ�สำ�คัญ :	l Glanzmann thrombasthenia  l Thai pediatric bleeding questionnaire (TPBQ)  l Clot retraction test

วารสารโลหิตวิทยาและเวชศาสตรบริการโลหิต 2561;28:59-64.

mailto:yensabai004@gmail.com


พงศ์ภัค  พงศ์พิชชา และคณะ

J Hematol Transfus Med  Vol. 28  No. 1  January-March 2018

60

Case Report

NSIADs Induced Severe Mucosal Bleeding in a Girl with
Glanzmann Thrombasthenia
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Anucha Soisamrong3 and Nongnuch Sirachainan1

1Department of Pediatrics;  2ChakriNaruebodindr Medical Institute;  3Department of Pathology, Faculty of Medicine Ramathibodi Hospital, 

Mahidol University, Bangkok, Thailand

Abstract: 

Glanzmann thrombasthenia (GT) is a rare congenital platelet dysfunction.  It inherits as an autosomal recessive. 

Patients usually present with mucocutaneous bleeding including severe bleeding which may require blood trans-

fusion.  We report a 3.8-year-old girl who has never been diagnosed with inherited bleeding disorder.  After 

receiving ibuprofen to control fever, she developed severe epistaxis and required multiple blood transfusions.  

Her basic laboratory results including complete blood count and coagulogram did not show any abnormality, she 

then was referred for further investigation and management. Her bleeding score using Thai Pediatric Bleeding 

Questionnaire (TPBQ) showed the score of 4 (normal < 3).  Clot retraction, platelet aggregation and flow cytom-

etry for CD41 and CD61 supported the diagnosis of GT. Bleeding was then controlled with platelet transfusions, 

nasal packing and intravenous tranexamic acid.  Therefore, inherited bleeding disorder should be suspected in 

children who develop severe bleeding after receiving drugs that affect hemostasis.

คำ�สำ�คัญ :	l Glanzmann thrombasthenia  l Thai pediatric bleeding questionnaire (TPBQ)  l Clot retraction test

J Hematol Transfus Med  2018;28:59-64.



NSIADs Induced Severe Mucosal Bleeding with Glanzmann thrombasthenia

วารสาร​โลหิต​วิทยา​และ​เวชศาสตร​บริการ​โลหิต  ป​ที่ 28  ฉบับ​ที่ 1  มกราคม-มีนาคม 2561

61

บทน�ำ

Glanzmann thrombasthenia (GT) เป็นโรคเกล็ดเลือด

ท�ำงานผิดปกติทางพันธุกรรมที่มีการถ่ายทอดแบบยีนด้อย 

(autosomal recessive) โดยมีความชุกของผู้ป่วยที่เป็นโรค GT 

ประมาณ 1 คนต่อประชากร 1,000,000 คน โรค GT เกิดจาก

ความผิดปกติของ Glycoprotein IIb (GPIIb) หรือ Glycopro-

tein IIIa (GPIIIa) บนผิวเกล็ดเลือด ท�ำให้มีความผิดปกติในการ

เกาะกลุ่มรวมกันของเกล็ดเลือด (platelet aggregation)1-3 ผู้

ป่วยมักมีอาการเลือดออกบริเวณเยื่อบุเนื้อเยื่อและจุดเลือดออก

ขนาดเล็กที่ผิวหนัง (mucocutaneous bleeding) จากรายงาน

การศึกษารวบรวมผู้ป่วยโรค GT พบว่าอายุที่เร่ิมวินิจฉัยและมี

อาการครั้งแรกตามค่ามัธยฐานอยู่ที่อายุ 1 ปี ผู้ป่วยร้อยละ 53 มี

อาการก่อนอายุ 1 ปีและผู้ป่วยร้อยละ 85 มีอาการก่อนอายุ 14 

ปี4,5 ผู้ป่วยมักมีอาการเลือดออกตามเยื่อบุเนื้อเยื่อและผิวหนังโดย

พบอาการเลือดออกในระบบต่างๆ ดังนี้ ร้อยละ 79.2 มีเลือดก�ำเดา

ไหล ร้อยละ 73.6 ในผู้ป่วยเพศหญิง มีประจ�ำเดือนมามาก ร้อย

ละ 61.9 มีเลือดออกตามไรฟัน ร้อยละ 43.1 มีจุดเลือดออกตาม

ผิวหนัง ร้อยละ 37.6 มีเลือดออกผิดปกติหลังรับบริการทันตกรรม 

ร้อยละ 22.9 มีเลือดออกในทางเดินอาหาร และอาการเลือดออก

ในต�ำแหน่งอื่นๆ เช่น ระบบประสาทพบได้เป็นส่วนน้อย5,6ทั้งนี้ใน

ต่างประเทศมีรายงานการรักษาผู้ป่วยโรคนี้ที่มีเลือดออกรุนแรง 

จนต้องได้รับเลือด เกล็ดเลือด และส่วนประกอบของเลือดอื่นๆ 

ร่วมกับให้ยาต้านการสลายลิ่มเลือด และมีรายงานการใช้ recom-

binant factor VIIa (rFVIIa) ในกรณีเลือดออกรุนแรงและให้

เกล็ดเลือดไม่ดีขึ้น หรือเกิดภูมิต้านทานต่อเกล็ดเลือด (alloanti-

body)2,5,9

ผู้ป่วยที่มีอาการเลือดออกง่ายหยุดยากที่มีจ�ำนวนรูปร่าง และ

ติดสีเกล็ดเลือดปกติ  แต่พบว่า bleeding time หรือ platelet 

function analysis-100 มีค่ายาวกว่าปกติจะได้รับการยืนยันการ

วินิจฉัยโรค GT ด้วยการตรวจ platelet function test จะพบ

ความผิดปกติในการเกาะกลุ่มของเกล็ดเลือดเมื่อใส่สารกระตุ้นทุก

ชนิดยกเว้น ristocetin และการตรวจ flow cytometry ต่อ 

CD41 และ CD61 จะพบว่ามีการลดลงหรือขาดหายไปของ CD41 

หรือ GPIIb และ CD61 หรือ GPIIIa1-3

การตรวจระดับสารพันธุกรรมในผู้ป่วยโรค GT พบความผิด

ปกติที่ยีน ITGA2B หรือ ITGB3 ซึ่งควบคุมการสังเคราะห์ GPI-

Ib และ GPIIIa โดยทั้งสองยีนอยู่ใกล้กันบนโครโมโซมต�ำแหน่ง 

17q21.31-32 โดยความผิดปกติของสารพันธุกรรมพบบ่อยที่ยีน 

ITGA2B มากที่สุด โดยความผิดปกติที่พบมากที่สุดคือ point 

mutation ที่พบมากกว่า 150 แบบ รองลงมาคือ splice site 

defect และ large deletion เป็นส่วนน้อย1,7-8

รายงานนี้เป็นรายงานผู้ป่วยโรค GT ที่มีเลือดออกรุนแรงหลัง

จากได้ยากลุ่ม nonsteroidal anti-inflammatory drugs (NSAIDs) 

และน�ำเสนอการวินิจฉัย ตลอดจนการดูแลรักษาจนผู้ป่วยอาการ

ดีขึ้น 

รายงานผู้ป่วย

เด็กหญิงอายุ 3 ปี 10 เดือน ภูมิล�ำเนาจังหวัดก�ำแพงเพชร มา

ด้วยอาการส�ำคัญคือ อาเจียนเป็นเลือดสดก่อนมาโรงพยาบาล 3 

ครั้ง มารดาให้ประวัติว่า 4 วันก่อนมาโรงพยาบาล ผู้ป่วยมีไข้สูง

ร่วมกับไอมีเสมหะ ไปพบแพทย์คลินิกได้ยาลดไข้สูง ibuprofen 

มารับประทานทุก 6 ชั่วโมง ทั้งสิ้น 8 ครั้ง อาการไข้ไม่ดีขึ้น  วัน

ที่มาโรงพยาบาลมีอาเจียนเป็นเลือดสด 3 ครั้ง รวมปริมาณ 100 

มล. มารดาพาผู้ป่วยไปโรงพยาบาลชุมชน แพทย์ให้การรักษาโดย

ให้ Leucocyte poor pack red cell (LPRC) 10 มล./กก.ร่วม

กับการให้ยา pantoprazole 0.2 ไมโครกรัม/กก./ชม.ทางหลอด

เลือด จากการตรวจเพิ่มเติม ด้วยการส่องกล้องหลอดอาหาร 

กระเพาะอาหาร และล�ำไส้ส่วนต้น (endoscopic esophagogas-

troduodenostomy) พบ multiple hemorrhagic spots at 

fundus and body with ulcer and oozing around ulcers 

แพทย์รักษาโดยฉีด adrenaline เข้าที่แผลอาการเลือดออกทาง

เดินอาหารดีขึ้น แต่ผู้ป่วยมีเลือดก�ำเดาไหลเพิ่มเติมปริมาณมาก

จนมีภาวะซีดรุนแรง ความดันโลหิตต�่ำ จ�ำเป็นต้องได้รับ LPRC 

เพิ่มเติม และยังคงมีไข้สูง แพทย์จึงส่งผู้ป่วยไปรักษาต่อที่โรง

พยาบาลประจ�ำจังหวัด ผลตรวจการติดเชื้อ ได้แก่ ไข้เลือดออก 

มาลาเรีย โรคไข้ฉี่หนู (leptospirosis) โรคไข้รากสาดใหญ่ (scrub 

typhus) และการเพาะเชื้อแบคทีเรียในเลือดให้ผลเป็นลบ ผลตรวจ 

complete blood count (CBC) ได้ผลตรวจดังนี้ WBC 7.8x109/L 

(N 68%, L 28%, M 3%, Eo1%), Hb 9.4 g/dL, Hct 28.2%, 

MCV 65.2 fL, RDW 16.4%, platelet 262x109/L ผลตรวจ 

coagulogram พบว่า APTT 24 sec (N 22-33), PT 12.3 sec 

(N 10.5-13.5) และ INR 1.09 (0.91-1.17) และการส่องกล้อง

บริเวณจมูก (nasal telescope) พบ minimal bleeding at 

septum and middle turbinate, bleeding oozing at adenoid 

with adenoid enlargement, and contact bleeding from 

instrument ให้การรักษาเพิ่มเติมโดยการท�ำ anterior and pos-

terior nasal packing ร่วมกับให้ tranexamic acid 10 มก./

กก./ครั้ง ทุก 8 ชั่วโมง โดยขณะอยู่ที่โรงพยาบาลประจ�ำจังหวัด

ได้รับเลือดและส่วนประกอบของเลือดดังนี้

-	 LPRC 10 มล./กก.วันที่ 2, 3, 7, 8, 9 และ 14 ของการ

นอนรักษาที่โรงพยาบาลประจ�ำจังหวัด
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-	 Platelet concentrate 0.2 ยูนิต/กก.วันที่ 6, 8, 9, 12, 

13 และ 14 ของการนอนรักษาที่โรงพยาบาลประจ�ำจังหวัด

-	 Fresh frozen plasma (FFP) 10 มล./กก.วันที่ 8 ของ

การนอนรักษาที่โรงพยาบาลประจ�ำจังหวัด

-	 Cryoprecipitate 0.2 ยูนิต/กก.วันที่ 10 และ 12 ของ

การนอนรักษาที่โรงพยาบาลประจ�ำจังหวัด

ผู้ป่วยยังคงมีเลือดก�ำเดาไหลอยู่ ผู้ป่วยจึงถูกส่งตัวผู้ป่วยมา

รับการรักษาต่อในวันที่ 16 ของการนอนรักษาที่โรงพยาบาลประจ�ำ

จังหวัด

จากการซักประวัติเพิ่มเติมพบว่า มารดาสังเกตผู้ป่วยมีจุดแดง

ที่ผิวหนังบริเวณหน้าอกและแขน 2 ข้าง แต่หายได้เองตั้งแต่ตอน

เป็นทารก โดยไม่ทราบว่าคือจุดเลือดออก ตรวจร่างกายพบ wet 

purpura and epistaxis เมื่อท�ำ Thai Pediatric Bleeding 

Questionnaire (TPBQ) score ซึ่งได้เท่ากับ 4 (ค่าปกติน้อยกว่า 

3) และผลตรวจ CBC พบ WBC 9.5x109/L (N 43%, L 48%, 

M 8%, Eo1%), Hb10.2 g/dL, Hct 33.2%, MCV 67.2 fL,  

RDW 17.4%, platelet 392x109/L ตรวจ peripheral blood 

smear พบ adequate platelet number, normal platelet 

staining and size และได้ตรวจ bleeding time เพิ่มเติมได้

ผลมากกว่า 10 นาที ร่วมกับ clot retraction test พบ absent 

clot retraction (Figure 1) จึงได้ท�ำการตรวจ platelet 

aggregation test พบความผิดปกติในการเกาะกลุ่มของเกล็ด

เลือดเมื่อใส่สารกระตุ้นทุกชนิดยกเว้น ristocetin (Table 1) และ

ผล flow cytometry for CD41 and CD61 พบ absent of 

expression of CD41 และ CD61 ซึ่งแสดงถึงการขาดหายไป

ของ CD41 หรือ GPIIb และ CD61 หรือ GPIIIa ยืนยันการ

วินิจฉัยโรค GT เนื่องจากที่โรงพยาบาลรามาธิบดีผู้ป่วยยังมีเลือด

ออกตามไรฟันและเลือดก�ำเดาไหล แพทย์จึงให้การรักษาเพิ่มโดย

ให้เกล็ดเลือดชนิด leucocyte-poor platelet concentrate with 

filtration 8 ยูนิต ร่วมกับการให้ antifibrinolytic agent คือ 

tranexamic acid 130 มก. (10 มก./กก.) ทางหลอดเลือดด�ำ

ทุกชั่วโมง หลังเริ่มการรักษาผู้ป่วยไม่มีเลือดออกครบ 24 ชั่วโมง 

จึงได้ท�ำการหยุด nasal packing และให้ tranexamic acid ต่อ

อีก 3 วัน ผู้ป่วยไม่มีเลือดออกเพิ่มเติม แพทย์จึงให้ผู้ป่วยออก

จากโรงพยาบาลและติดตามต่อเนื่องนาน 2 ปี ผู้ป่วยยังมีปัญหา

เลือดก�ำเดาไหลเป็นครั้งคราวซึ่งต้องได้รับเกล็ดเลือด แต่ไม่มีเลือด

ออกรุนแรงอีก

วิจารณ์

ผู้ป่วยเลือดออกง่ายหยุดยากพันธุกรรมที่เกิดจากเกล็ดเลือด

ท�ำงานผิดปกติเป็นภาวะที่พบได้ไม่บ่อย ท�ำให้แพทย์อาจให้การ

วินิจฉัยล่าช้าได้ หากไม่ได้ใช้ความระมัดระวังในการซักประวัติ การ

ตรวจร่างกาย และผลตรวจทางห้องปฏิบัติการ การน�ำ PBQ มา

ประเมินในผู้ป่วยที่สงสัยภาวะเลือดออกง่ายหยุดยากจะช่วยท�ำให้

คิดถึงภาวะเลือดออกง่ายทางพันธุกรรมมากขึ้น ปัจจุบัน PBQ ได้

พัฒนาเป็นภาษาไทย TPBQ ท�ำให้มีความเข้าใจง่ายขึ้น และสะดวก

ในการใช้ส�ำหรับเด็กไทย10 ในผู้ป่วยรายนี้หากซักประวัติอดีตเพิ่ม

เติมพบว่ามีจุดเลือดออก จ�้ำเลือดเป็นหายๆ ตั้งแต่อายุ 3 เดือน 

และเมื่ออายุ 2 ปี ผู้ป่วยมีเลือดออกบริเวณแผลในช่องปากต้อง

กดนาน 2 ชั่วโมงเลือดจึงหยุดไหลหากรวมคะแนนโดยไม่น�ำ

เหตุการณ์ครั้งนี้มารวม TPBQ score เท่ากับ 4 แต่หากน�ำเหตุการณ์

ครั้งนี้มารวมด้วย TPBQ score เท่ากับ 8 โดยเกณฑ์การพิจารณา

คือผู้ป่วยที่มี TPBQ score มากกว่าหรือเท่ากับ 3 เป็นต้นไปให้

สงสัยภาวะเลือดออกง่ายหยุดยาก10-14

ในผู้ป่วยรายนี้พบว่า bleeding time ยาวกว่าปกติ และผล

ตรวจ CBC จ�ำนวนเกล็ดเลือดอยู่ในเกณฑ์ปกติ ลักษณะของเกล็ด

เลือดปกติ และค่าการแข็งตัวของเลือด (coagulogram) อยู่ใน

Figure 1  ผลตรวจ clot retraction test แสดงลักษณะการหด

ตัวของลิ่มเลือด พบว่าเลือดของผู้ป่วยไม่พบการหดตัวของลิ่มเลือด 

(absent of clot retraction) เมื่อเปรียบเทียบเลือดของบิดาและ

มารดาที่มีการหดตัวของลิ่มเลือดเป็นปกติ

Table 1  แสดงผลการตรวจ platelet aggregation test ของ

ผู้ป่วยซ่ึงพบความผิดปกติในการเกาะกลุ่มของเกล็ดเลือดเมื่อใส่

สารกระตุ้นทุกชนิดยกเว้น ristocetin

Reagent Patient (%) Normal (%)

ADP 5 µmol 0.9 83.7

ADP 10 µmol 3.9 75.6

Collagen 10 µg/mL 5.6 79.2

Adrenaline 5 µmol 4.7 85.1

Adrenaline 10 µmol 4.8 81.9

Ristocetin 1.2 mg/mL 64.3 79.3

ADP, adenosine diphosphate
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เกณฑ์ปกติ ท�ำให้คิดถึงภาวะเกล็ดเลือดท�ำงานผิดปกติ (platelet 

dysfunction) โรคที่คิดถึงมากที่สุดคือ GT โดยมักเลือดออกตาม

เยื่อบุเนื้อเยื่อต่างๆ และมีอาการที่รุนแรง โดยเฉพาะเมื่อได้ยากลุ่ม 

NSAIDs และจากการรักษาโดยการให้เกล็ดเลือดอาการเลือดออก

ดีขึ้นจึงสนับสนุนการวินิจฉัยโรคนี้ ส�ำหรับโรคเลือดออกง่ายอื่นๆ 

ที่คิดถึงได้หากมีผลตรวจจ�ำนวนเกล็ดเลือดและค่าการแข็งตัวของ

เลือดปกติ เช่น Von Willebrand disease (VWD), factor XIII 

deficiency และ fibrinolytic defect เป็นต้น 

การตรวจเพื่อสนับสนุนการวินิจฉัยเบื้องต้นโดยการท�ำ clot 

retraction test โดยน�ำหลอดแก้วทดลองใส่เลือดผู้ป่วยไว้ใน

อุณหภูมิ 37oซ เมื่อเกิดการแข็งตัวของเลือด ให้สังเกตการหดตัว

ของลิ่มเลือด แล้วค�ำนวณปริมาณน�้ำเหลืองที่เหลืออยู่ หากพบว่า

ไม่เกิดการหดตัวของลิ่มเลือดหรือปริมาณน�้ำเหลืองเหลือน้อยกว่า

ร้อยละ 40 แสดงว่ามีความผิดปกติในการเกิด clot retraction 

ซึ่งสนับสนุนโรค GT2,15 เนื่องจากกระบวนการ clot retraction 

ต้องอาศัย GPIIb/IIIa ซึ่งอยู่ที่ผิวของเกล็ดเลือดร่วมกับโปรตีน 

actin ที่อยู่ภายในเกล็ดเลือดท�ำให้เกิดการหดตัวของลิ่มเลือดและ

ได้ลิ่มเลือดที่แข็งแรงมากขึ้น16 การตรวจวินิจฉัยเพิ่มเติมเพื่อยืนยัน

ได้แก่ การตรวจการท�ำงานของเกล็ดเลือด (platelet aggregation 

test) จะพบความผิดปกติในการเกาะกลุ่มของเกล็ดเลือดเมื่อใส่

สารกระตุ้นทุกชนิดยกเว้น ristocetin เนื่องจากกระตุ้นการเกาะ

กลุ่มของเกล็ดเลือดผ่าน Glycoprotein Ib ซึ่งปกติในผู้ป่วย GT 

และการตรวจโดยใช้ flow cytometry เพื่อตรวจการแสดงออก

ของ CD41 หรือ GPIIb และ CD61 หรือ GPIIIa ซึ่งผลจะพบว่า 

CD41 และ CD61 ลดลงหรือไม่พบในผู้ป่วย GT1-3  แต่ไม่ควร

ตรวจหลังได้รับเกล็ดเลือดหรือขณะรับประทานยาที่มีผลต่อการ

ท�ำงานของเกล็ดเลือดที่ท�ำให้ไม่สามารถแปลผลการตรวจนี้ได้ หาก

ผู้ป่วยเพิ่งได้รับเกล็ดเลือดให้พิจารณาส่งตรวจเพื่อยืนยันการวินิจฉัย

ในภายหลังอย่างน้อย 1 สัปดาห์ 

อย่างไรก็ตามวิธีที่ดีที่สุดคือการตรวจยืนยันความผิดปกติของ

สารพันธุกรรม แต่มีข้อจ�ำกัดในบางสถานพยาบาล ความผิดปกติ

ของสารพันธุกรรมที่พบส่วนใหญ่เป็นเฉพาะต�ำแหน่งหรือ point 

mutation ซึ่งพบมากกว่า 150 แบบ รองลงมาคือ splice site 

defect และ large deletion ที่พบเป็นส่วนน้อย การตรวจการ

ยืนยันความผิดปกติของสารพันธุกรรมมักท�ำในประเทศหรือเชื้อ

ชาติที่มีความสัมพันธ์ทางเครือญาติ เช่น ในกลุ่มชาวยิว ชาวยิปซี 

หรือชาวอิสราเอล เป็นต้น  และมีประโยชน์ช่วยในการวินิจฉัยก่อน

หรือระหว่างการตั้งครรภ์มากกว่าการวัดการแสดงออกของ CD41 

และ CD61โดยใช้ flow cytometry ซึ่งยังไม่มีค่าสรุปที่ชัดเจน1-3,8 

นอกจากนี้อาจมีการท�ำการศึกษาการถ่ายทอดทางเครือญาติหรือ 

linkage analysis โดยวิธี RFLP เพื่อน�ำมาใช้ตรวจหาพาหะได้ 

ในผู้ป่วยรายนี้ยังไม่ได้รับการตรวจทางพันธุกรรมเพิ่มเติม

การรักษามาตรฐานเมื่อมีเลือดออกคือการให้เกล็ดเลือด แต่

อย่างไรก็ตามร้อยละ 15-30 ของผู้ป่วยไม่ตอบสนองต่อการรักษา

ด้วยเกล็ดเลือด1,3 หรือมี human leukocyte antigen (HLA) 

หรือ GPIIb/IIIa antibodies ท�ำให้ต้องควบคุมภาวะเลือดออก

ด้วยวิธีอื่น รวมไปถึงการให้ HLA-compatible platelet อาจ

ช่วยลดการเกิด HLA antibody แต่มักเตรียมได้ในกรณีที่นัดมา

ท�ำหัตถการต่างๆ หรือการคลอด แต่ในผู้ป่วยที่มีเลือดออกรุนแรง

ไม่ตอบสนองต่อการให้เกล็ดเลือดหรือมี HLA หรือ GPIIb/IIIa 

antibodies หรือใช้ป้องกันเลือดออกขณะผ่าตัดอาจพิจารณาให้ 

rFVIIa ขนาด 80-300 ไมโครกรัม/กก./ครั้ง2,5,9 ในผู้ป่วยรายนี้

หากยังคงมีเลือดออกรุนแรงอาจมีข้อบ่งชี้ในการให้ rFVIIa นอกจาก

นี้ควรหยุดเลือดออกในจุดเลือดออกต่างๆ เช่น การท�ำ nasal 

packing หรือ การฉีดสารหยุดเลือดออกขณะส่องกล้องกระเพาะ

อาหาร เป็นต้น พิจารณาให้ยากลุ่ม antifibrinolytic agent เช่น 

tranexamic acid ส�ำหรับการรักษาระยะยาวให้หายขาดมีการ

ปลูกถ่ายเซลล์ต้นก�ำเนิดในผู้ป่วยที่มีเลือดออกบ่อย เลือดออก

รุนแรง หรือมี HLA หรือ GP IIb/IIIa antibodies อีกทั้งยังมี

การศึกษาเพื่อน�ำการรักษาแบบยีนบ�ำบัดมาใช้ในอนาคตอีกด้วย3,5,17

สรุปรายงานผู้ป่วยรายนี้แสดงให้เห็นถึงอาการแสดง ของโรค 

GT ซึ่งมีอาการตั้งแต่วัยเด็ก อาการรุนแรงมากขึ้น เมื่อได้รับยาที่

มีผลต่อการท�ำงานของเกล็ดเลือด จึงจ�ำเป็นต้องระวังการใช้ยานี้

ในเด็กที่มีอาการสงสัยภาวะเลือดออกง่าย การสอบถามด้วย TPBQ 

เป็นการคัดกรองอย่างง่ายในผู้ป่วยท่ีมีประวัติเลือดออกมาก่อน

หน้า การตรวจทางห้องปฏิบัติการง่ายๆ ที่ช่วยในการวินิจฉัย ได้แก่ 

จ�ำนวนเกล็ดเลือด ลักษณะเกล็ดเลือด ค่า bleeding time และ 

clot retraction test ซึ่งสามารถท�ำได้ทุกที่ การตรวจที่มีความ

จ�ำเพาะได้แก่ flow cytometry และ platelet aggregation test 

การตรวจทางพันธุกรรมจะมีประโยชน์ในการวางแผนการตั้งครรภ์

และการคลอดของบุตรในครรภ์ถัดไป
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