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บทนำ�

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรเปนกระบวนการ 

สำ�คัญอยางยิ่งตลอดกระบวนการที่เกี่ยวของกับโรคธาลัสซีเมีย 

ตั้งแตการวินิจฉัย รักษา จนถึงการควบคุมปองกันโรคธาลัสซีเมีย 

ชนิดรุนแรง ในประเทศที่ประสบความสำ�เร็จในการควบคุมปอง

กันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงจะดำ�เนินการประกอบดวยสิ่งสำ�คัญ 

ตางๆ ไดแก การใหความรูเรื่องธาลัสซีเมียแกประชาชน การตรวจ

ประชากรกลุมเสี่ยงใหไดมากที่สุด ความสามารถในการตรวจทาง

หองปฏิบัติการหาความผิดปกติในระดับโมเลกุลของพื้นท่ีนั้นๆ 

ไดครอบคลุม ผลการตรวจถูกตองแมนยำ� มีการใหคำ�ปรึกษา

แนะนำ�ทางพันธุศาสตร สามารถยุติการตั้งครรภทารกที่เปนโรค 

ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงไดในเวลาที่เหมาะสม1-3

โรคธาลัสซีเมียเปนโรคโลหิตจางเรื้อรังทางพันธุกรรม ที่พบ 

เปนปญหาทางสาธารณสุขท่ีสำ�คัญของประเทศไทยโดยเกิดจาก

ความผิดปกติของโกลบินยีน ที่พบบอยที่สุดคือแอลฟา (แอลฟา

ธาลัสซีเมีย) และเบตาโกลบินยีน (เบตาธาลัสซีเมีย) พบความถี่

ของแอลฟาธาลัสซีเมีย รอยละ 20-30 ในกรุงเทพฯ และภาค 

เหนือ4 รอยละ 15-30 ทั่วประเทศ5 พบเบตาธาลัสซีเมีย รอยละ 

3-9 พบฮีโมโกลบินอีเฉลี่ยรอยละ 13 ทั่วประเทศไทย และพบ

สูงรอยละ 50-60 ที่บริเวณรอยตอระหวางประเทศไทย ลาวและ

กัมพูชา พบ hemoglobin (Hb) Constant Spring รอยละ 1-84 

ความผิดปกติของโกลบินยีนดังกลาว ทำ�ใหเกิดโรคธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรงที่ตองควบคุมปองกัน 3 ชนิด คือ Hb Bart’s hydrops 

fetalis, homozygous β0-thalassemia, เบตาธาลัสซีเมียฮีโม

โกลบินอี (HbE β-thalassemia) ชนิดรุนแรง

ทารกที่เปน Hb Bart’s hydrops fetalis สวนใหญมักเสีย

ชีวิตตั้งแตในครรภ หรือเกิดมาแลวเสียชีวิตภายในเวลาสั้น แต 

มารดาของผูท่ีเปนโรคนี้จะมีภาวะแทรกซอนมากทั้งในระยะกอน

คลอด ระยะคลอด และหลังคลอด ไดแก การคลอดยาก, post 

partum retained placenta, eclampsia, เลือดออก ภาวะติด

เชื้อ และโลหิตจาง6

ในผูปวย β-thalassemia major, Borgna-Pignatti7 ได 

ศึกษาการรอดชีวิตของผูปวยเหลานี้ที่ประเทศอิตาลีใน ค.ศ. 1946-

1957 พบวา รอยละ 90 เสียชีวิตกอนอายุ 6 ป เมื่อศึกษา ใน 

ค.ศ. 1970 พบวาครึ่งหนึ่งของผูปวย β-thalassemia major เสีย 

ชีวิตกอนอายุ 12 ป และผลการศึกษา ใน ค.ศ. 2009 พบวา 

รอยละ 60 ของผูปวยอายุมากกวา 30 ป การศึกษาพบวาการรอด 

ชีวิตของผูปวยกลุมนี้มากขึ้น และผูหญิงเสียชีวิตนอยกวาผูชาย 

สาเหตุการตายอันดับหนึ่งเกิดจากปญหาหัวใจผิดปกติ ปญหาที ่

ตามมาคือการติดเชื้อ การรักษาที่จะทำ�ใหผูปวยรอดชีวิตตองใชคา 

จายมาก ทั้งการใหเลือด ใหยาขับธาตุเหล็ก และการรักษาภาวะ

แทรกซอนอันเกิดจากโรค

ในประเทศไทยคาดวามีทารกเกิดใหมเปนโรคธาลัสซีเมียปละ

ประมาณ 12,125 คน  โดยครึ่งหนึ่งในจำ�นวนนี้เปนโรคชนิดรุนแรง

ที่จะตองเขารับการรักษาตลอดอายุขัย  โดยจะเสียคาใชจายในการ

รักษาประมาณ 10,000 บาทตอคนตอเดือน  ตลอดอายุขัยของผูปวย 

10 ป (ในโรคชนิดรุนแรงซึ่งเคยมีการคาดการณอายุขัยของผูปวย

ไวที่ 10 ป) จะเสียคาใชจายในการรักษา 1,200,000 บาทตอคน  

เมื่อพิจารณาคาใชจายในการปองกันมิใหทารกเกิดใหมปวยเปนโรค 

พบวาคาใชจาย 35,000 บาท สามารถลดทารกเกิดใหมปวยเปน

โรคได 1 คน  จะเห็นไดวาคาใชจายในการรักษาพยาบาลเปรียบ

เทียบกับคาใชจายในการสงเสริมการปองกันควบคุมโรคได 1 ราย  

สามารถประหยัดงบประมาณไดถึง 1,165,000 บาท  กระทรวง

สาธารณสุขไดเห็นความสำ�คัญและไดเริ่มดำ�เนินการควบคุมโรค

เลือดจางธาลัสซีเมียตั้งแตปงบประมาณ 2537  โดยมีแนวทาง

การดำ�เนินงานคือ8

1.	 การใหความรูแกประชาชนทั่วไป โดยเนนใหเขาใจเรื่อง 

พาหะและผูที่เปนโรคธาลัสซีเมีย

2.	 การตรวจคัดกรองพาหะและผูปวย

3.	 การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตร เพื่อใหขอมูลและ

ทางเลือกแกคูสมรสในการตัดสินใจตอการมีบุตร

4.	 การตรวจวินิจฉัยทารกในครรภกอนคลอด

5.	 การประเมินโครงการ

บทความพิเศษ

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมีย
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หลักการในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรใน

โรคธาลัสซีเมีย

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมียประ

กอบดวยสวนสำ�คัญ 2 สวนคือ

1.	 มีความรูเรื่องธาลัสซีเมีย และสามารถใหความรูไดตรงตาม 

กลุมเปาหมายในการรับบริการ ไดแก กลุมพอแมผูปวยเด็กโรค 

ธาลัสซีเมีย กลุมผูปวยเด็กโตและผูใหญ กลุมคูสมรสที่เปนพาหะ 

ธาลัสซีเมีย หญิงตั้งครรภที่มาฝากครรภ

ผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมียจึง 

ตองเขาใจและสามารถอธิบายไดถึงรายละเอียดของธาลัสซีเมีย

ที่ครอบคลุมตั้งแตโรคและพาหะธาลัสซีเมียเปนอยางไร เกิดได 

อยางไร พบมากนอยเพียงใด อาการของโรคเปนอยางไร การ 

รักษา มีแนวทางอยางไรบาง ผลการรักษาในวิธีการตางๆ การใช 

ยา ผลขางเคียงจากยา คาใชจายในการรักษาวิธีตางๆ โอกาสเสี่ยง 

ในการมีบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียและโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 

การควบคุมปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงมีวิธีการและ 

ขั้นตอนอยางไรบาง ผลดี ผลเสียของแตละวิธีเปนอยางไร9 และ 

ควรติดตามองคความรูใหมๆ อยูเสมอ เชน การตรวจพิเศษ ทั้งที่ 

เปนการตรวจชนิดรุกล้ำ� (invasive technique) และที่ไมรุกล้ำ� 

หรืออันตรายมาก (non-invasive technique) ในการตรวจหญิง 

ตั้งครรภเพื่อตรวจสอบภาวะเสี่ยงตอการเปนโรคธาลัสซีเมียชนิด 

รุนแรงในทารกในครรภ เปนตน ทั้งนี้บุคลากรที่รับผิดชอบในแตละ

กลุมเปาหมายควรมีความรูความเขาใจในสวนที่ตนเองทำ�งานหรือ

รับผิดชอบใหรูและเขาใจเปนอยางดี สามารถสื่อสารใหผูมารับ 

คำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรเขาใจไดดีจนสามารถใชเปนขอมูล

ในการตัดสินใจดวยตนเอง

2.	 มีเทคนิคในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรใน 

โรคธาลัสซีเมีย

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมียตาง

จากการใหความรูเรื่องธาลัสซีเมียโดยทั่วไป ซึ่งการใหความรูเรื่อง

ธาลัสซีเมียสวนใหญเปนการสื่อสารทางเดียว โดยมีเปาหมายที่ให 

ผูรับความรูเขาใจเรื่องธาลัสซีเมียในดานตางๆ ซึ่งอาจใหความรู 

เปนกลุมได แตการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรค 

ธาลัสซีเมียเปนการใหขอมูลหรือแลกเปลี่ยนขอมูลโดยการสื่อสาร

สองทาง ซึ่งจะมีผลตอการตัดสินใจของผูรับคำ�ปรึกษา9 มีวิธีการและ

กระบวนการที่ตองการความเปนสวนตัวในแตละครอบครัว เนื่อง 

จากปญหาของแตละครอบครัวจะไมเหมือนกันแมจะเปนโรค 

เดียวกัน 

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมีย

จะตองใชเทคนิคการสื่อสารที่มีประสิทธิภาพ มีทักษะการฟงอยาง 

มีสวนรวม ใหขอมูลที่เปนความจริงไมปดบัง เก็บขอมูลผูรับคำ� 

ปรึกษาเปนความลับ มุงประโยชนของผูปวยและครอบครัวเปน 

หลัก10 รวมกับการคำ�นึงถึงสภาพจิตใจ อารมณ ความพรอม 

สภาพสถานะทางสังคม วัฒนธรรม ความเชื่อ ตลอดจนสถานะ

ทางเศรษฐกิจมารวมในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ดวยเสมอ ในกระ

บวนการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�สามารถทำ�ใหผูรับคำ�ปรึกษาเขาใจและ

ตัดสินใจในการกระทำ�ตางๆ ไดดวยตนเองอยางเปนอิสระ

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมีย

มีขอควรคำ�นึงดังนี้10-17

1.	 เปาหมายในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรใน 

โรคธาลัสซีเมีย

1.1	 เพื่อประเมินการรับรูและความรูในเร่ืองธาลัสซีเมีย 

และการยอมรับสภาพในครอบครัวหากมีผูปวยโรคธาลัสซีเมีย 

หรือพาหะธาลัสซีเมีย และประเมินสถานะทางครอบครัว สังคม 

เศรษฐกิจและความเชื่อ

1.2	 เพ่ือใหขอมูลที่ถูกตองแกครอบครัวในเร่ืองของโรค 

และพาหะธาลัสซีเมีย การรักษาและการควบคุมปองกันโรคธาลัส

ซีเมียชนิดรุนแรง

1.3	 เพื่อใหทราบความเสี่ยงตอการที่จะมีบุตรเปนโรค 

ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ไมรุนแรง หรือเปนพาหะธาลัสซีเมีย

1.4	 เพื่อวางแผนรวมกันในการรักษา หรือการควบคุมปอง

กันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

1.5	 เพื่อใหการสนับสนุนดานกำ�ลังใจและรับฟงปญหา 

หรือชวยหาทางในการแกปญหาในสวนที่แพทยและบุคลากรทางการ

แพทยสามารถกระทำ�ได

2.	 การเตรียมการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรค 

ธาลัสซีเมีย

2.1	 เตรียมสถานที่ หากเปนไปไดควรมีหองใหคำ�ปรึกษา 

แนะนำ�เปนสัดสวน เพื่อไมถูกรบกวนขณะใหคำ�ปรึกษาแนะนำ� 

ไมควรมีโทรศัพทในหอง ขณะใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ควรเปดโทร- 

ศัพทติดตัวเปนระบบสั่น โดยจัดที่นั่งของผูใหคำ�ปรึกษาและรับคำ�

ปรึกษาอยูในลักษณะเสมอกันและตั้งฉากกัน เพื่อที่ในระหวางให 

คำ�ปรึกษาผูใหคำ�ปรึกษาสามารถสบตากับผูรับคำ�ปรึกษาเพื่อจะสื่อ

ความรูสึกเขาใจเห็นอกเห็นใจ และสังเกตอารมณผูรับคำ�ปรึกษาได 

และหากผูรับคำ�ปรึกษาตกอยูในอารมณเศราหรือผิดหวัง ผูใหคำ�

ปรึกษาสามารถสัมผัสที่แขนหรือขอศอกผูรับคำ�ปรึกษาใหเขาไดรูถึง

ความเห็นอกเห็นใจจากผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ� ทั้งนี้ใหเหมาะสมกับ

สถานการณและเหมาะสมกับวัฒนธรรมอีกทั้งไมกอใหเกิดความ 

รูสึกอึดอัดแกผูรับคำ�ปรึกษาแนะนำ� การนั่งในลักษณะตั้งฉากชวยให 
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ทั้งผูรับและผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�สามารถเบนสายตาออกจาก

กันตามความเหมาะสม ในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ควรมีโตะวาง 

อุปกรณหรือกระดาษท่ีจะวาดรูปหรือเขียนคำ�อธิบายเพิ่มเติมให 

ผูรับฟงคำ�ปรึกษาแนะนำ�เขาใจ หากไมมีสถานที่ดังกลาวอาจจัดมุม

หองที่ไมมีคนพลุกพลานแทน

2.2	 การเตรียมตัว ผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ควรศึกษาขอมูล 

เชน ผลเลือดที่ตรวจของผูรับฟงหรือของครอบครัวของผูที่จะรับ

ฟงคำ�ปรึกษาแนะนำ�ใหเขาใจ และพรอมตอบคำ�ถาม อาจลองนึก 

ถึงคำ�ถามที่จะถูกถามบอยๆ เพื่อเตรียมคำ�ตอบไวลวงหนา เชน 

ผลเลือดที่ออกมาวินิจฉัยวาเปนโรคหรือเปนพาหะธาลัสซีเมีย ลูก

จะมีอาการอยางไรบางหากเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดดังกลาว รักษา

หายหรือไม การรักษามีวิธีการใดบาง วิธีใดดีที่สุด ผลการรักษา

เปนอยางไร อายุยืนไหม คารักษาเทาใด สติปญญาของผูปวย

จะเปนอยางไร เปนตน

2.3	 การเตรียมผูรับการปรึกษาแนะนำ� ควรแนะนำ�ใหมา 

รวมฟงการใหคำ�แนะนำ�ปรึกษาทั้งสามีและภรรยาพรอมๆ กัน เพื่อ 

ชวยกันรับฟงขอมูลจนเขาใจแลวนำ�ไปคิดวิเคราะหหาทางออก 

รวมกัน และเพื่อเตรียมความพรอมสำ�หรับสิ่งที่จะเกิดตามมาใน

ครอบครัว

3.	 การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมีย

ควรทำ�เปนขั้นตอนดังนี้

3.1	เริ่มตนทักทาย แนะนำ�ตัววาผูที่ใหคำ�ปรึกษาชื่ออะไร 

มีหนาที่อะไร ทำ�ความรูจักกับผูที่จะรับคำ�ปรึกษาแนะนำ�วาเปนใคร 

(ชื่ออะไร) อยูที่ไหน ชักชวนคุย (small talk)6 เชน มาโรงพยาบาล

อยางไร การเดินทางลำ�บากไหม มากันกี่คน เปนตน เพื่อใหผูเขา

รับคำ�ปรึกษารูสึกผอนคลายกอนนำ�เขาสูกระบวนการใหคำ�ปรึกษา

แนะนำ� ในชวงนี้ควรไดขอมูลวาครอบครัวเปนอยางไร มีใครเปน

โรคธาลัสซีเมียบาง และใหไดขอมูลพงศาวลีของครอบครัว เพื่อ

เปนขอมูลในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ� ประเมินความพรอมที่จะพูด

คุยกัน เขาใจวัตถุประสงคและประเมินสิ่งที่ผูมารับคำ�ปรึกษาแนะ

นำ�ตองการทราบ

3.2	กอนจะใหขอมูลใดเร่ิมจากคำ�ถามกอนเสมอเพื่อ 

ประเมินความรูความเขาใจของผูมารับคำ�ปรึกษาแนะนำ� และเพื่อ

ทราบวาเขามีความเขาใจถูกตองหรือไม คำ�ถามควรเปนคำ�ถาม 

ปลายเปด เชน คุณพอ คุณแม ทราบวาลูกเปนอะไรมากอน 

หรือคุณหมอทานแรกท่ีตรวจคุณและภรรยาไดบอกอะไรมาบาง 

เปนตน การประเมินการรับรูของผูปวยและครอบครัวจะทำ�ให 

ทราบวาในครอบครัวมีการรับรูเรื่องธาลัสซีเมียอยางไร รูสึกอยาง

ไรหากมีคนในครอบครัวเปนโรคหรือพาหะธาลัสซีเมีย มีผลตอ

ครอบครัวมากนอยเพียงใด และพรอมที่จะฟงเรื่องราวที่จะใหคำ�

ปรึกษาแนะนำ�ตอไปมากนอยเพียงใด ประเมินถึงขอมูลที่จะให 

วาจะใหขอมูลใด เมื่อไร  มากนอยเพียงใด  การใหขอมูลควรตรง

ไปตรงมา  ไมทำ�ใหผูรับคำ�ปรึกษากังวลมากเกินไปและไมใหความ

หวังเกินจริง

3.3	ในการที่จะแจงขาวที่ไมพึงประสงค ควรเกริ่นใหผูฟง 

ไดรูลวงหนาวาผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�กำ�ลังจะพูดถึงขาวที่อาจทำ� 

ใหเขาตกใจ ไมสบายใจ เชน หมอเสียใจที่จะตองแจงเรื่องที่คุณ 

อาจไมอยากไดยิน หรือโชคไมดีเลย ผลเลือดที่ออกมาอาจมีปญหา 

กับคุณและครอบครัว เปนตน เพื่อใหผูรับฟงเตรียมใจไวฟงขาว 

รายระดับหนึ่ง ซึ่งจะทำ�ใหผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�สามารถควบคุม

สถานการณในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคที่

ไมพึงประสงคได

3.4	ในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ควรใชคำ�งายๆ ไมใชศัพท 

เทคนิคที่ยากตอการเขาใจ ไมควรพูดเร็วเกินไป ควรเวนจังหวะ 

เพื่อใหผูรับฟงไดคิดตามหรือสามารถซักถามได ควรมีการ 

ทบทวนความเขาใจ โดยสอบถามความเขาใจใหผูรับฟงตอบคำ�ถาม

ในสวนที่ผูใหการปรึกษาแนะนำ�ตองการเนนใหมีความเขาใจอยาง

ถูกตอง อาจมีแผนพับ หรือรูปประกอบ หรืออุปกรณชวยใหเขาใจ

เรื่องธาลัสซีเมียในแงมุมตางๆ ไดดีขึ้น

3.5	ผู ใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ควรใชการสื่อสารท้ังท่ีเปน 

verbal และ non verbal เชน การใชความเงียบ การสัมผัสตาม

ความเหมาะสม เพื่อสื่อใหผูรับฟงไดรูสึกถึงความเห็นอกเห็นใจ 

และกำ�ลังใจจากผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�

3.6	ผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ควรเปนคนชางสังเกต จะทำ�ให 

สามารถตามทันอารมณของผูรับคำ�ปรึกษาแนะนำ�ได เมื่อเห็นวา 

ผูรับคำ�ปรึกษาแนะนำ� มีความเครียด ความกังวล ควรสะทอน 

ภาวะทางอารมณของผูที่รับคำ�ปรึกษา เชน “คุณกำ�ลังไมสบายใจ 

ใชไหม” ควรถามถึงปญหาทางจิตใจและอารมณวาเปนอยางไร 

อะไรเปนสาเหตุ เชน “ชวยเลาใหหมอฟงหนอยไดไหมวาคุณ

ไมสบายใจมากเพราะอะไร” ซึ่งปญหาอาจไมใชเฉพาะเรื่องความ

เจ็บปวย แตอาจมีปจจัยอื่นๆ เกี่ยวของ หลายสิ่งสามารถแกไขได 

ทำ�ใหลดความทุกขความกังวลใจทำ�ใหการดำ�เนินการใหคำ�ปรึกษา

แนะนำ�ไดตามเปาหมายและมีการสนับสนุน ดานอารมณ หรือ 

เรื่องอื่นๆ ตามความจำ�เปน ทั้งนี้ควรมีสวนรวมของทีมสหสาขา

วิชาชีพ เพื่อชวยกันแกไขปญหาตางๆ

3.7	พึงระลึกวาการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรควร

มีเวลาใหผูรับคำ�ปรึกษาไดมีโอกาสคิดและตัดสินใจดวยตนเอง 

อยางอิสระ ในลักษณะ non-directive manner โดยชวยใหผูรับ 

คำ�ปรึกษาแนะนำ�ตัดสินใจในสิ่งที่เหมาะสมกับตนเองและครอบ- 

ครัวมากที่สุด และไมวาผูรับคำ�ปรึกษาแนะนำ�จะตัดสินใจอยางไร
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ควรตองเคารพการตัดสินใจของผูรับคำ�ปรึกษา ทั้งนี้ใหแนใจวา 

เขามีความเขาใจในสิ่งที่ใหไปอยางถูกตอง โดยใหผูรับคำ�แนะนำ�

ปรึกษาอธิบายทบทวนใหผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ไดฟงในประเด็น

ที่ตองการ เนื่องจากผูรับฟงคำ�ปรึกษาแนะนำ� อาจมีปจจัยในการ

ตัดสินใจจากภาวะทางครอบครัว เศรษฐกิจ สังคม วัฒนธรรมและ

ความเชื่อของเขา

3.8	 การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัส- 

ซีเมีย ควรแบงเปนหัวขอเทาที่จำ�เปนสำ�หรับผูรับคำ�ปรึกษาแนะนำ� 

โดยพิจารณาตามความจำ�เปน ความรีบดวนของเวลา ไมควรใหคำ�

ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรเพียงครั้งเดียว ควรมีการนัดเวลา

สำ�หรับการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ในครั้งตอๆ ไปตามความจำ�เปน 

เพื่อความเขาใจอยางถูกตองของผูที่มีปญหาและนำ�ไปประกอบใน

การตัดสินใจ

3.9	 คำ�นึงถึงสภาพจิตใจและสังคมของผูมารับคำ�ปรึกษา 

แนะนำ�ทางพันธุศาสตร และควรเขาใจปฏิกิริยาของผูรับฟงเมื่อ 

ไดรับขาวที่ไมไดคาดคิดมากอน ซึ่งผูรับฟงอาจมีอารมณตั้งแต 

โกรธ ไมเชื ่อหรืออาจเงียบ หรือแสดงความเศราโศกเสียใจ 

ผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ตองเตรียมใจที่จะรับสภาพดังกลาวดวย

ผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมียอาจ 

เปนแพทยในสาขาตางๆ ที่เกี่ยวของ เชน แพทยทางอายุรศาสตร 

กุมารเวชศาสตร สูตินรีเวชศาสตร แพทยเวชปฏิบัติทั่วไป เนื่อง 

จากแพทยที่ทำ�หนาท่ีเฉพาะในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทาง 

พันธุศาสตรโดยตรงในประเทศไทยมีนอย อาจมอบหมายให 

พยาบาลที่ไดรับการฝกปฏิบัติ ในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทาง 

พันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมียชวย ทั้งแพทยและพยาบาลที่ทำ� 

หนาที่ใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมียควร 

เขาใจความหลากหลายทางวัฒนธรรม ศาสนาและความเชื่อ  ควร 

เขาใจสภาวะทางสังคม  การเมือง  สถานะเศรษฐกิจซึ่งจะมีผลตอ 

ผูปวยและครอบครัวผูปวย และผูที่มารับฟงคำ�แนะนำ�ปรึกษาทาง

พันธุศาสตร

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมีย 

ควรทำ�กอนการตรวจคัดกรองภาวะเสี่ยงตอการมีบุตรเปนโรค 

ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง  หลังการตรวจคัดกรอง  เมื่อตรวจคัดกรอง

แลวไดผลบวกจะทำ�อยางไรตอ  นอกจากนี้การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�

ทางพันธุศาสตรควรทำ�กอนทำ�การตรวจทารกในครรภ  หลังตรวจ

ทารกในครรภ  กอนยุติการตั้งครรภ ตลอดจนการใหการประคับ

ประคองหลังจากยุติการตั้งครรภ และแมวาครอบครัวตัดสินใจไมยุติ

การตั้งครรภ ควรใหคำ�แนะนำ�ปรึกษาทางพันธุศาสตรเกี่ยวกับโรค 

ธาลัสซีเมียและการรักษาตอไปโดยการสงตอไปยังแพทยที่ 

เกี่ยวของ

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมีย 

คอนขางยาก  เนื่องจากเปนโรคที่มีความซับซอนในเรื่องพันธุกรรม  

ผู ใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�มักไมคอยมั่นใจและขาดความรูความ 

ชำ�นาญ ในสวนของแพทยเองก็มีเวลานอย การใหคำ�ปรึกษา 

แนะนำ�ทางพันธุศาสตรจึงควรมีบุคลากรหลายๆ สวนชวยกันทำ� 

หนาที่นี้  โดยพยาบาลจะมีสวนชวยแพทยในเรื่องนี้ไดมาก  อาจ

กำ�หนดวาสวนใดแพทยเปนผูใหคำ�แนะนำ�ปรึกษาเชน  การวินิจฉัย 

โรค การรักษา และการตอบขอซักถามในสวนที่เกี่ยวของทาง

พันธุกรรม โอกาสเสี่ยงตอการมีบุตรเปนโรคธาลัสซีเมีย และ 

อาจสงตอใหพยาบาลชวยในเรื่องการใหความรูทั่วไปในโรคธาลัส- 

ซีเมีย ผูที่ไดผานการอบรมในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุ-

ศาสตรในเรื่องธาลัสซีเมียและไดปฏิบัติงานดานนี้บอยๆ จะมีความ

เชี่ยวชาญและมั่นใจมากขึ้น15,18,19

ตัวอยางขอแนะนำ�ท่ีใชในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ในโรค 

ธาลัสซีเมีย

ในประเทศยุโรปไดรวมกันทำ� European guidelines for 

clinical practice20 ในการวินิจฉัยกอนคลอดในครอบครัวที่

เสี่ยงตอโรคที่มีความผิดปกติของยีนเดี่ยวและในกลุมโครโมโซมผิด

ปกติ โดยมุงเนนใหผูเขารับการปรึกษาแนะนำ�ยินยอม (informed 

consent) ในการทำ�การวินิจฉัยกอนคลอด โดยมีการตัดสินใจ 

อยางอิสระ (autonomous choice) ในกรอบจริยธรรม (ethical 

framework) กฎหมาย เศรษฐกิจและสังคมของประเทศที่ 

เกี่ยวของ โดยผูใหคำ�แนะนำ�ปรึกษาเปนสูตินรีแพทย และแพทย 

ที่เปน clinical genetics เนื่องจาก guideline นี้ไมไดเฉพาะ

สำ�หรับเรื่องธาลัสซีเมีย แตสามารถนำ�มาปรับใชไดตามความ 

เหมาะสมของสถานการณ

ในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ดังกลาวแบงผูรับคำ�ปรึกษาเปน 3 

กลุมคือ

1.	 หญิงหรือคู สมรสที่ทราบมากอนตั้งครรภแลววาใน 

ครอบครัวมีภาวะเสี่ยงตอโรคทางพันธุกรรม

2.	 หญิงที่ทราบวาตนมีโอกาสเสี่ยงตอการมีบุตรผิดปกติ 

ในระหวางการตั้งครรภ

3.	 หญิงท่ีทราบวาบุตรผิดปกติจากการตรวจดวยอัลตรา- 

ซาวนโดยเฉพาะอยางยิ่งในรายท่ีมีการตรวจโครโมโซมเด็กใน

ครรภวาปกติ

ในกลุมที่หนึ่ง คูสมรสจะไดรับขอมูลจากบุคลากรที่ไดรับการ

ฝกอยางเหมาะสมแลว โดยมีขั้นตอนดังนี้

1.	 ในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรครั้งแรกเมื่อยัง

ไมมีการตั้งครรภจะใหขอมูลในเรื่องโอกาสของความเสี่ยงในความ

ผิดปกติที่จะเกิดกับบุตร และกอนตั้งครรภควรนัดพบกับทีมที่ใหคำ�
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แนะนำ�ปรึกษาทางพันธุศาสตรกอนเพื่อจะไดทบทวนและใหขอมูล

ที่อาจเปนขอมูลใหมๆ ซึ่งผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรควร

ปฏิบัติดังนี้

1.1	 ทบทวนการวินิจฉัยเรื่องความผิดปกติทางพันธุกรรม

1.2	 ทบทวนการรักษาและผลการรักษาตลอดจนเร่ืองที่

เกี่ยวของตางๆ หากจำ�เปน

1.3	 ทบทวนการทำ�การวินิจฉัยกอนคลอดวามีการตรวจ

อะไรบาง มีทางเลือกในการวินิจฉัยกอนคลอดอยางไรบาง

1.4	 ใหขอมูลเรื่องความแมนยำ�ในการตรวจทางหอง

ปฏิบัติการ

1.5	 ใหคูสมรสทราบวาหากฝายหญิงตั้งครรภใหรีบมาพบ

กับทีมผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ� เพื่อประสานกับฝายตางๆ ที่เกี่ยวของ

2.	 กอนการตรวจทางหองปฏิบัติการ ใหการปรึกษาแนะนำ�ทาง

พันธุศาสตร (pre-test counseling) โดยผูที่ไดรับการฝกปฏิบัติ

เพื่อการนี้อยางเหมาะสม

3.	 ถาตองมีการทำ�การวินิจฉัยกอนคลอด ควรใหแนใจวาทารก

ในครรภสามารถจะไดรับการตรวจไดเร็วที่สุด เพื่อที่จะไดมีการ

จัดการที่เหมาะสมตอไป

4.	 ผลการตรวจ ควรจะบอกแกผูรับคำ�ปรึกษาแนะนำ�โดยผูที่

มีความรูความสามารถในเรื่องนี้ และควรใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทาง

พันธุศาสตรหลังการตรวจวินิจฉัยทารกในครรภแลว (post-test 

counseling) ซึ่งจะตองพูดคุยถึงการจัดการเกี่ยวกับทารกในครรภ 

อยางไรตอไป

5.	 หากคูสมรสตองการยุติการตั้งครรภ ควรไดทำ�ในหนวย 

งานที่เหมาะสมและคำ�นึงถึงดานจิตใจของครอบครัว ควรใหการ 

ชวยเหลือสนับสนุนทางจิตใจหลังการสูญเสีย (bereavement 

support)

6.	 หากคูสมรสตัดสินใจไมยุติการตั้งครรภ ควรไดรับการ

ดูแลการต้ังครรภตออยางเหมาะสมโดยผูเช่ียวชาญไปตลอดการ

ตั้งครรภและหลังคลอด และมีการชวยเหลือสนับสนุนดานจิตใจ

หลังคลอดดวย

สำ�หรับกลุมที่สองและสาม จะใชหลักการคลายกับกลุมแรก 

แตเนนในเรื่องของเวลาการตรวจที่เหมาะสม แตหากการตั้งครรภ 

อยูในระยะที่ไมสามารถทำ�อะไรกับทารกในครรภไดแลว การพูด

คุยจะเปนการเตรียมการสำ�หรับการตั้งครรภครั้งตอไป ในการตั้ง

ครรภครั้งที่กำ�ลังเปนไปควรไดรับการสนับสนุนชวยเหลือดานจิตใจ 

และหลังจากทารกคลอดแลว ควรไดรับการตรวจวินิจฉัยใหแนใจ

และดำ�เนินการใหคำ�แนะนำ�ปรึกษาทางพันธุศาสตรและใหการดูแล

รักษาตามที่ควรไดรับ

ตัวอยางการแนะนำ�โอกาสเสี่ยงตอการมีบุตรเปนโรคธาลัส- 

ซีเมีย17

ในคูสมรสที่แฝงโรคธาลัสซีเมียหรือที่เรียกวาพาหะท้ังสอง 

ฝาย ควรบอกใหเขาเขาใจความแตกตางของพาหะและโรคธาลัส- 

ซีเมีย และบอกวาเขาไมใชโรคธาลัสซีเมีย สามารถมีชีวิตยืนยาว

เหมือนคนปกติ ทำ�งานไดเหมือนคนปกติ หากไมเจาะเลือดจะไม 

พบความผิดปกติ มีโอกาสถายทอดความผิดปกติไปยังลูกหลาน  

หากมีบุตรมีโอกาสที่บุตรเสี่ยงตอการเปนโรค 1 ใน 4 (รอยละ 25) 

โอกาสเปนพาหะครึ่งหนึ่ง โอกาสปกติ (โดยตรวจเลือดปกติดวย) 

1 ใน 4 ซึ่งโอกาสนี้จะเปนไดทุกการตั้งครรภ  ตามทฤษฎีของ

เมนเดล (Mendel’s theory) ดังแผนภูมิที่ 1

การเขียนโอกาสเสี่ยงตอการมีบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียโดย 

จับคูโครโมโซมทีละขางจนครบ ทำ�ใหผูรับคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทาง

พันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมียเขาใจงาย และยังใชวิธีการนี้ไดดี 

แผนภูมิที่ 1  คู่สมรสที่เป็นพาหะธาลัสซีเมียทั้งคู่ ใน autosomal recessive โอกาสเกิดในเพศชายและหญิงเท่าๆ กัน
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ผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ควรเนนใหเขาใจเรื่องโอกาส เพราะมี 

ความเขาใจผิดกันมาก หากจะเปรียบใหเห็นชัดคือเรื่องโอกาสการ

มีบุตรชายและหญิง ซึ่งจะมีโอกาสครึ่งตอครึ่ง แตบางคนมีแตบุตร

สาวหรือมีแตบุตรชายหลายคน จำ�นวนบุตรชายหญิงก็ไมสามารถ

คาดเดาได

หากคูสมรสฝายใดฝายหนึ่งหรือทั้ง 2 ฝายเปนโรค โอกาสก็จะ

เปลี่ยนแปลงไป ดังตัวอยางเชน คูสมรสเปนโรคเบตาธาลัสซีเมีย 

ฮีโมโกลบินอี (HbE β-thalassemia) กับพาหะเบตาธาลัสซีเมีย 

(β-thalassemia carrier) ดังแผนภูมิที่ 2

ดังนั้นโอกาสมีบุตรเปนพาหะครึ่งหนึ่ง (โดยเปนพาหะ HbE 1 

ใน 4 และพาหะ β-thalassemia 1 ใน 4) โอกาสมีบุตรเปนโรค 

ครึ่งหนึ่ง คือเปนโรคเบตาธาลัสซีเมียฮีโมโกลบินอี (HbE β- 

thalassemia) 1 ใน 4 และโรค homozygous β-thalassemia 

1 ใน 4

โดยสรุปหากเปนแอลฟาธาลัสซีเมียหรือเบตาธาลัสซีเมียสามารถ

เขียนโอกาสในการมีบุตรไดไมยาก ใชโยงทีละโครโมโซมจนครบ  ซึ่ง

ในการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรจากการศึกษาวิจัยโดย  

อรุณี  เจตศรีสุภาพ และคณะ พบวาแพทยใชวิธีเขียนแผนภูมิดัง

กลาวผูปวยเขาใจไดดี17  มีหลายคนอาจใชตุกตาระบายสีและจับ

คูใหคูสมรสหรือบิดามารดาผูปวยธาลัสซีเมียดู  หรือบางคนใชลูก

ปงปองทาสีใหคูสมรสลองจับฉลากขึ้นมาจากกลองเพื่อใหคูสมรส

มีความเขาใจวาโอกาสในการมีบุตรแตละครั้งไมขึ้นแกกัน18  

หากมีจีโนไทปท่ีซับซอนอาจมีแนวทางการเขียนโอกาสของ 

บุตรที่จะเสี่ยงตอภาวะตางๆดังตัวอยางตอไปนี้

บิดาเปน Hb AE Bart’s disease (--/- α; βAβE) คือมี

จีโนไทปเปน HbH รวมกับ heterozygous HbE กับมารดาเปน 

heterozygous HbE หรือ HbE carrier หรือพาหะ HbE (αα/

αα; βAβE)

แผนภูมิที่ 2  คู่สมรสเป็นพาหะเบต้าธาลัสซีเมียและโรคเบต้าธาลัสซีเมียฮีโมโกลบินอี โอกาสเกิดในเพศชายและหญิงเท่าๆ กัน

Table 1  บิดาเป็น Hb AE Bart’s disease (--/-α; βAβE) คือมีจีโนไทป์เป็น HbH ร่วมกับ heterozygous HbE และมารดาเป็น 

heterozygous HbE หรือ HbE trait หรือพาหะ HbE (αα/αα;βAβE)

Father

Mother
αα αα βA βE

-- --/αα --/αα
-α -α/αα -α/αα
βA βAβA βAβE

βE βAβE βEβE

Cycle A B C D

1 --/αα; βAβA --/αα; βAβE --/αα; βAβE --/αα; βEβE

2 --/αα; βAβA --/αα; βAβE --/αα; βAβE --/αα; βEβE

3 -α/αα; βAβA -α/αα; βAβE -α/αα; βAβE -α/αα; βEβE

4 -α/αα; βAβA -α/αα; βAβE -α/αα; βAβE -α/αα; βEβE
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วิธีเขียนคือทำ�ตารางแยกโครโมโซมของบิดาและมารดาโดย

ฝายหนึ่งเรียงในแนวตั้งอีกฝายหนึ่งเรียงตามแนวนอนแลวจับ

คูทีละคูระหวางแนวตั้งและแนวนอนดัง Table 1

โอกาสมีบุตรเปนดังนี้ (เนื่องจากโอกาสเปนอิสระตอกันนำ� 

กลุมแอลฟาจับกับกลุมเบตาทีละกลุมใหครบทั้ง 4 กลุม)

บุตรมีโอกาสเปนพาหะ α-thalassemia 1 (--/αα; βAβA)  

2 ใน 16 คือ 1 ใน 8

บุตรมีโอกาสเปนพาหะ α-thalassemia 2 (-α/αα; βAβA)  

2 ใน 16 คือ 1 ใน 8

บุตรมีโอกาสเปนพาหะ α-thalassemia 1 รวมกับพาหะ 

HbE (--/αα; βAβE) 4 ใน 16 คือ 1 ใน 4

บุตรมีโอกาสเปนพาหะ α-thalassemia 2 รวมกับพาหะ 

HbE (-α/αα; βAβE) 4 ใน 16 คือ 1 ใน 4

บุตรมีโอกาสเปนพาหะ α-thalassemia 1 รวมกับ homo-

zygous HbE (--/αα; βEβE) 2 ใน 16 คือ 1 ใน 8

บุตรมีโอกาสเปนพาหะ α-thalassemia 2 รวมกับ homo-

zygous HbE (-α/αα; βEβE)  2 ใน 16 คือ 1 ใน 8

การเขียนแบบกระจายนี้ไมตองจำ�และไมผิดพลาด อาจใช 

เวลาบางแตการบอกโอกาสเสี่ยงในบุตรควรตองแมนยำ�

ผลการควบคุมปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงในการปฏิบัติจริง

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตร เปนกระบวนการที่จะ 

ตองบรรจุไวในการควบคุมปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงเสมอ 

การประเมินผลการปฏิบัติจริงเปนสิ่งสำ�คัญท่ีจะนำ�ไปสูการทราบ

ถึงปญหาตลอดจนแนวทางการแกปญหาและพัฒนากระบวนการ 

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมียใหดี 

ยิ่งขึ้น

พ.ศ. 2517 ที่เกาะซารดิเนียประเทศอิตาลีมีปญหา β-thalas-

semia major มาก มีทารกเกิดใหม 1 ตอ 250 รายที่เปนโรค 

ธาลัสซีเมียชนิดนี้ ดังนั้นมีผูปวยเด็กเกิดใหมเปน β-thalassemia 

major จำ�นวนประมาณ 120 รายตอป ในขณะนั้นประชากรที่เกาะ

ซารดิเนียมี 1,535,724 คน มีทารกเกิดใหม 29,881 รายตอป Cao 

และคณะ1,2 มีความมุงมั่นที่จะควบคุมปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรงที่เกาะซารดิเนีย โดยดำ�เนินการตามขั้นตอนคือเริ่มจากการ 

ตรวจคัดกรองหาพาหะเบตาธาลัสซีเมียและใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�

ทางพันธุศาสตรในหญิงที่เปนพาหะ ในระยะเริ่มตนตรวจใน retro-

spective case ในหญิงตั้งครรภที่มีคนในครอบครัวเปนโรคธาลัส- 

ซีเมียกอน ในระยะหลังจึงทำ�การตรวจแบบ prospective case 

ในหญิงที่ยังไมตั้งครรภ  โดยกลุมเปาหมายแรกคือคูแตงงานที่วาง

แผนวาจะมีบุตร โดยตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียในคูสมรสเพียงคน

เดียวกอน หากพบวามีความผิดปกติจึงตรวจคูสมรสอีกคนหนึ่ง ใน 

3 ปแรก การตรวจคัดกรองพาหะธาลัสซีเมียและการใหคำ�ปรึกษา

แนะนำ�ทางพันธุศาสตรนอกจากจะทำ�ในเมืองใหญๆ แลวยังเขาถึง

ชุมชนในระดับหมูบานเล็กๆ ดวย

ในการใหขอมูลเกี่ยวกับโรคธาลัสซีเมียใหผานทางสื่อสาร 

มวลชน ไดแก หนังสือพิมพ วิทยุ โทรทัศน แมกกาซีน นอกจาก

นี้ยังมีการบรรยายในแหลงชุมชน ไดแก โรงงาน หางสรรพสินคา 

และรานคาใหญๆ

มีการฝกอบรมการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรค 

ธาลัสซีเมียแกแพทยเวชศาสตรครอบครัว สูติแพทย กุมารแพทย 

ผดุงครรภและพยาบาล นอกจากจะอบรมเทคนิควิธีการ จะตอง

ตระหนักในมุมมองดานจิตใจและสังคมดวย

ในจุดสำ�คัญของเมือง เชน ที่อำ�เภอที่จะจดทะเบียนสมรส 

หองตรวจผูปวยตางๆ และคลินิกวางแผนครอบครัวจะมีโปสเตอร 

และหนังสือเลมเล็กๆ เกี่ยวกับธาลัสซีเมียไวใหอานและมีแผนพับ

แจก ซึ่งจะมีขอมูลดังนี้ คือ ใครคือผูที่ควรไดรับการตรวจคัดกรอง 

จะไดรับการตรวจคัดกรองไดที่ไหนและตรวจอยางไร อธิบาย 

ลักษณะของพาหะซึ่งไมมีความผิดปกติทางรางกายใหเห็น อธิบาย

ลักษณะของผูเปนโรค และบอกวาโรคนี้จะควบคุมไดโดยมารดา

จะปลอดภัย

นอกจากนี้ยังมีการใหขอมูลขาวสารความรูเกี่ยวกับธาลัสซี-

เมียแกประชาชน โดยชมรมผูปกครองธาลัสซีเมีย มีการใหความ

รูแกนักเรียนในโรงเรียนมัธยมปลายโดยใชวีดิทัศน

ในการเจาะตรวจเลือดไมไดใหเซ็นยินยอมไวเปนลายลักษณ 

อักษรแตจะอธิบายรายละเอียดเกี่ยวกับโรค ความหมายของพาหะ 

ตลอดจนทางเลือกของคูสมรสที่เปนพาหะ

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทำ�ในลักษณะ non-directive man-

ner ใหกับคูสมรสที่มีความเสี่ยง โดยมีหลักการสำ�คัญคือ การ 

วินิจฉัยตองแนนอน ใหขอมูลถูกตอง ถือเปนความลับของคูสมรส 

โดยมีการพูดคุยซักถาม โดยลงรายละเอียดเกี่ยวกับ การคุมกำ�เนิด 

การขอบุตรบุญธรรมมาเลี้ยง การทำ� artificial insemination 

การตรวจวินิจฉัยทารกในครรภ 

สำ�หรับวิธีการวินิจฉัยกอนคลอดมีการพัฒนาใหไดผลถูกตอง 

แมนยำ�และมีความปลอดภัยมากขึ้น

มีการทำ�ทะเบียนผูปวย ทำ�ใหสามารถประเมินผลการควบคุม 

ปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงได ดวยกระบวนการดังกลาว 

ทำ�ใหเกาะซารดิเนียร มีผูปวยเกิดใหมเปน β-thalassemia major 

ลดลงเหลือ 4-5 รายตอป (1:4,000 ทารกเกิดรอดชีพ)

ในประเทศไทยมีการควบคุมปองกันธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 

โดยเปนนโยบายของกระทรวงสาธารณสุขดังกลาวขางตน โดยมีผล
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ความสำ�เร็จแตกตางกันไปตามภูมิภาค โดยมีกระบวนการที่คลายกัน

คือ การใหความรูแกประชาชน หญิงตั้งครรภ และคูสมรส การ

ตรวจคัดกรองหาคูเสี่ยง การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตร 

การตรวจวินิจฉัยกอนคลอด การยุติการตั้งครรภ สวนใหญทำ�ใน

หญิงตั้งครรภ ซึ่งพบวากระบวนการดังกลาวสามารถลดจำ�นวน 

ผูปวยโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงไดอยางมีประสิทธิภาพ21-27

บุญเชียร ปานเสถียรกุล28 ไดศึกษาทั้งในเด็กกอนวัยเรียน เด็ก

วัยเรียนและหญิงตั้งครรภที่อายุครรภ 16 สัปดาหหรือนอยกวาที่

อำ�เภอพาน จังหวัดเชียงรายในภาคเหนือของประเทศไทย มีการ

ตรวจคัดกรองหาพาหะธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงในมารดาและบิดาของ

นักเรียนที่เปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง เชนเดียวกับในสามีของ

หญิงตั้งครรภที่เปนพาหะธาลัสซีเมียที่จะถายทอดความผิดปกติไป

สูบุตรและพบวาในครอบครัวที่ปฏิเสธการยุติการตั้งครรภเนื่องจาก

เหตุผลดานศาสนา 

สมชาย  แสงกิจพร25 ไดศึกษารูปแบบของการควบคุมปองกัน

ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงที่เกาะสมุย จังหวัดสุราษฎรธานี ซึ่งอยูทาง

ภาคใตโดยการพัฒนาใน 4 เรื่องคือ การใหความรูเรื่องธาลัสซี-

เมีย การตรวจหาพาหะธาลัสซีเมีย การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทาง

พันธุศาสตรและการวินิจฉัยกอนคลอด พบปญหาในบุคลากรทาง 

การแพทยสวนหนึ่งรูสึกไมสบายใจ ในการแนะนำ�เรื่องการยุติการ 

ตั้งครรภและพบวาหญิงตั้งครรภมาฝากครรภชา ทำ�ใหสามารถ 

ใหบริการการควบคุมโรคปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงใน

คูเสี่ยงที่จะมีบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงอยางเหมาะสม

ไดเพียง 4 ใน 10 ราย

เมื่อดูผลการยอมรับการทำ�การตรวจคัดกรองคูเสี่ยง การทำ� 

การวินิจฉัยกอนคลอดและการยุติการตั้งครรภ มีการศึกษาที่ 

ภาคเหนือของไทยที่จังหวัดเชียงราย28 ในจำ�นวนนักเรียน 56 ราย 

ที่ตรวจพบวาเปน โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง มีบิดามารดา 40 คู 

ที่ควรไดรับการวางแผนครอบครัว มีผูยอมรับ 39 คู (รอยละ 97.5) 

ในสวนหญิงตั้งครรภ 256 ราย พบเปนพาหะ 56 ราย สามารถนำ�

สามีมาเจาะเลือดเพื่อตรวจ Hb typing ได 45 ราย มี คูสมรส 

5 คูเปนคูเสี่ยงตอการมีบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ที่ควร 

ตองทำ�การวินิจฉัยทารกในครรภ  แตคนหนึ่งไมไดทำ�การวินิจฉัย

ทารกในครรภเนื่องจากมารดาติดเชื้อ HIV ไดยุติการตั้งครรภไป 

กอน ในผูที่เหลือ 4 ราย ไดทำ�การวินิจฉัยทารกในครรภ พบวา 

1 ราย (รอยละ 25) มีบุตรในครรภเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

แตปฏิเสธการยุติการตั้งครรภ 

ในกรณีเชนนี้ทำ�ใหตองเนนผูที่เปนคูเสี่ยงในเวลาใหคำ�ปรึกษา

แนะนำ�ทางพันธุศาสตรวาหากไมอยากยุติการตั้งครรภ ไมควรทำ� 

การตรวจวินิจฉัยโรคแกทารกในครรภเพราะการทำ�หัตถการทาง

สูติศาสตรก็มีความเสี่ยง  อยางไรก็ดี การตัดสินใจเปนของผูที่

เปนคูเสี่ยง เปนไปไดวาคูเสี่ยงอาจมีการเปลี่ยนใจในเวลาตอมา 

ดวยเรื่องความเชื่อทางศาสนาดังกลาว ในการใหคำ�แนะนำ�ปรึกษา

ทางพันธุศาสตรนั้นไมวาการตัดสินใจของผูรับบริการจะเปน 

อยางไรตองยอมรับการตัดสินใจนั้น แตผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทาง

พันธุศาสตรควรจะมีการตรวจสอบความเขาใจของผูรับบริการโดย

ซักถามความเขาใจโดยเฉพาะในเรื่องความเสี่ยงตอการมีบุตรเปน

โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงและใหเขาใจคำ�วาโอกาส

การศึกษาที่จังหวัดเชียงใหม24 มีการประเมินหญิงตั้งครรภ 

จำ�นวน 12,874 ราย วิเคราะหได 7,008 ราย พบคูเสี่ยงตอการมี

บุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 281 คู จากการวินิจฉัยทารก

ในครรภพบ 58 รายเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง มารดา 55 ราย 

ไดทำ�การยุติการตั้งครรภ อีก 3 ราย ไมยอมรับเรื่องการยุติการ

ตั้งครรภ

การศึกษาในภาคกลางที่โรงพยาบาลศูนยจังหวัดสระบุรี26  พบวา 

รอยละ 55.1 ของสามีของหญิง 1,752 ราย ที่ตรวจคัดกรองสงสัย

เปนพาหะธาลัสซีเมียมารับการตรวจเลือด เมื่อพบ 20 คูเปนคูเสี่ยง

ตอการมีบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง และไดรับการแนะนำ� 

อยางมาก (strongly advised) ใหดำ�เนินการตรวจวินิจฉัยทารก

ในครรภตอ มีหญิงตั้งครรภเพียง 12 ราย (รอยละ 60) ไดรับ

การตรวจวินิจฉัยทารกในครรภตอ และพบทารกในครรภ 3 ราย

เปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง (รอยละ 25) ซึ่งมารดาไดยุติการตั้งครรภ

การศึกษาในภาคตะวันออกเฉียงเหนือ27 พบวา รอยละ 64.5 

ของสามี (642 คน) ของหญิงตั้งครรภที่ตรวจคัดกรองวาอาจเปน 

พาหะธาลัสซีเมีย (996 คน) มารับการตรวจเลือด พบวา 19 คูเปน 

คูเสี่ยงตอการมีบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง แตมีเพียง 

10 ราย (รอยละ 52.6) ไดรับการตรวจวินิจฉัยทารกในครรภตอ

และพบทารกในครรภ 2 ราย (รอยละ 20) เปนโรคธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรงและคูสมรสตัดสินใจยุติการตั้งครรภทั้งสองราย ใน

การศึกษานี้สามารถประหยัดคาใชจายในการรักษาผูปวยธาลัส- 

ซีเมียชนิดรุนแรง 2 ราย เปนเงิน 1,142,600 บาท เชนเดียวกับ

การศึกษาที่เชียงใหม29 ซึ่งพบผูปวยธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 80 ราย 

สามารถประหยัดคาใชจายในการรักษาเกือบ 220,000,000 บาท 

จากการทำ�โครงการควบคุมปองกันธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

อรุณี เจตศรีสุภาพ และคณะ30  ไดศึกษาโดยทำ�การสัมภาษณ 

แบบ focus group ผูปวยธาลัสซีเมียหญิงและชายที่อายุมากกวา 

18 ป จำ�นวน 11 ราย และบิดามารดาผูปวยโดยการสัมภาษณ 

แยกกัน พบวาทุกคนเห็นดวยกับการควบคุมปองกันโรคธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรง ในบิดามารดาผูปวยเห็นวาการยุติการตั้งครรภในผูปวย

โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงเปนสิ่งจำ�เปน จะเห็นวาบาปแตการมีบุตร
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เปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงจะบาปมากกวา เนื่องจากบุตรที่เกิด

มาจะทุกขทรมานตลอดชีวิต

วิไลรัตน ธรรมจารี15 ไดศึกษาเรื่องการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�

ทางพันธุศาสตรในประเทศไทยใน พ.ศ. 2543 ในโรงพยาบาล

ใหญ 12 แหง ในกรุงเทพฯ 9 แหง และตางจังหวัด 3 แหง คือ 

ภาคเหนือ ภาคตะวันออกเฉียงเหนือ และภาคใต ภาคละหนึ่งแหง 

พบวา ภาษา วัฒนธรรมและความเชื่อ ไมเปนปญหาในการใหคำ�

แนะนำ�ปรึกษา แตการขาดการศึกษาและความยากของเรื่อง 

ธาลัสซีเมีย จะเปนอุปสรรคบางในโรงพยาบาล 4 ใน 12 แหง 

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�สวนใหญเนนไปที่การรักษาโรคธาลัสซีเมีย 

(8 ใน 12 โรงพยาบาล) และการวินิจฉัยกอนคลอด (4 ใน 12 

โรงพยาบาล) 

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�สวนใหญเปนแบบ non-directive 

counseling (คือใหผูรับบริการตัดสินใจเอง) และใหเปนรายบุคคล 

มีบางโรงพยาบาลใช guided counseling คือใหขอมูลและแนะ

นำ�ใหทำ�ตามที่ผูใหบริการเสนอ มีโรงพยาบาลหนึ่งแหง ใชวิธ ี

directive counseling คือใหทำ�ตามที่ผูใหบริการแนะนำ�เลย

ผูใหบริการสวนใหญไมมีพื้นฐานทาง genetic counseling 

และไมไดศึกษาอบรมมาเพื่อทำ�หนาที่นี้ การปรึกษาแนะนำ�สวน

ใหญใหเปนรายบุคคลและใชเวลาสั้นมากประมาณ 5 นาทีตอ

หนึ่งราย เนื่องจากมีปริมาณผูปวยมากตองทำ�งานใหเสร็จในเวลา

ในการศึกษาดังกลาวพบวาในโรงพยาบาลทั้งหมด ไมมีการ 

สนับสนุนอยางเปนทางการ อยางไรก็ตามปจจุบันกระทรวงสาธารณ- 

สุข ไดกำ�หนดการควบคุมปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงเปน

นโยบายที่กำ�หนดเปาหมายและมีการสนับสนุนงบประมาณโดย

ทั่วถึง แตยังตองรอการประเมินผลการปฏิบัติงานอยางกวางขวาง

สรุป

การใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในโรคธาลัสซีเมีย 

เป็นกระบวนการสำ�คัญ ในการจัดการปญหาธาลัสซีเมียทั้งในการ

ใหการดูแลรักษาผูปวยที่เกิดมาแลวใหมีสุขภาพดี คุณภาพชีวิตดี 

ตลอดจนถึงการควบคุมปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ผูทำ� 

หนาที่ใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตร ควรมีความรูความ 

เขาใจในเรื่องธาลัสซีเมียเปนอยางดี มีการติดตามองคความรูใหม 

ในเรื่องที่ตองเกี่ยวของอยูเสมอ  นอกจากนี้ควรจะมีทักษะในการ

ใหคำ�แนะนำ�ปรึกษาทางพันธุศาสตร โดยเนนการสื่อสารสองทาง 

ใหผูรับคำ�ปรึกษาแนะนำ�ไดมีโอกาสในการตัดสินใจปฏิบัติอยาง 

อิสระ ผูใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ควรใหความนับถือ เขาใจ เห็นอก 

เห็นใจ และเขาใจความแตกตางในความเชื่อ สภาวะทางสังคม 

เศรษฐกิจและวัฒนธรรมของแตละบุคคลและครอบครัว อีกทั้ง

การรวมมือเปนสหสาขาวิชาชีพจะชวยใหมีความสำ�เร็จในการใหคำ� 

ปรึกษาแนะนำ�ทางพันธุศาสตรในเรื่องธาลัสซีเมียไดเปนอยางดี
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