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Congenital abnormalities
of platelet membrane glycoproteins
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บทนำ

 เกล็ดเลือดทำหนาท่ีสำคัญในการหามเลือดเมื่อมีการฉีกขาดของหลอดเลือดขนาดเล็กที่อยูในชั้น mucocutaneous 

ลักษณะท่ีผิดปกติของการหามเลือด คือมีจุดเลือดออก หรือเลือดออกแลวหยุดยาก เลือดที่ออกอยูใตผิวหนังตื้นๆ เลือดอาจออกเอง 

หรอืถกูกระแทกแลวทำใหเลือดออก ความผิดปกติทางคลินกิทีแ่สดงออกเม่ือมคีวามผิดปกติของเกล็ดเลือดไดแก purpura, petechia, 

มีเลือดออกระดับต่ำถึงปานกลางในชั้นผิวของอวัยวะตางๆ เชน เลือดออกในทางเดินอาหาร ทางชองคลอด ทางเดินหายใจ หรือมี 

เลือดกำเดาออกบอยๆ นอกจากน้ียังพบรวมกับมีประวัติเลือดออกงาย เลือดออกตามไรฟน หรือขณะแปรงฟน เปนตน

 ความผิดปกติของเกล็ดเลือดและทำใหเกิด 

อาการทางคลินิก มีสาเหตุ 2 แบบใหญๆ คือ เกล็ด 

เลือดนอย หรือเกล็ดเลือดไมทำงาน ดังนั้น จึงตองมี

การประเมินเพ่ือหาสาเหตุสำหรับการรักษาท่ีถกูตอง 

การซักประวัติจึงมีความสำคัญมาก เพราะจะชวย       

ระบุวาความผิดปกตินั้นเปนมาแตกำเนิดหรือไม          

ประวัติของครอบครัวและเพศจะชวยบอกวาการ          

ถายทอดพันธุกรรมน้ันเปนลักษณะใด รวมถึง 

ประวัติการใชยา เพราะยาหลายชนิดรบกวนการ 

ทำงานของเกล็ดเลือดไดเชน aspirin, non-steroid 

anti-infl ammatory drugs (NSAIDs) ถาเปนความ    

ผดิปกตขิองหลอดเลอืดไมใชจากเกลด็เลอืด เลอืดมกั 

ออกเฉพาะที่ ดังนั้นการซักประวัติเก่ียวกับลักษณะ 

ของเลือดที่ออก ตำแหนง ความถ่ี ความรุนแรง จึง     

ชวยหาสาเหตุของความผิดปกติและชวยวินิจฉัย 

เพื่อใหการรักษาที่ถูกตอง

 บทความน้ีจะกลาวถึงความผิดปกติทางคลินิก 

ซึ่งเกิดจากเกล็ดเลือดทำงานผิดปกติ อันเปนผลมา   

จากความผิดปกติของยีนท่ีกำหนดการสรางไกลโค    

โปรตีนบนผิวเกล็ดเลือดและถายทอดทางพันธุกรรม 

ผูปวยแสดงอาการแตกำเนดิ โดยเฉพาะชนดิทีส่ำคญั 

และมีบทบาทตอหนาท่ีและการทำงานของเกล็ด 

เลือด ไดแก gpIIb/IIIa และ gpIb/IX และทำใหเกิด

ความผดิปกตทิางคลนิกิเรยีกวา Glanzmann’s thrombasthenia และ 

Bernard-Soulier syndrome (BSS) ตามลำดับ ในดานของพยาธิ 

กำเนิดพยาธิสภาพ อาการทางคลินิก การวินิจฉัยโรคและการรักษา

 โรคเลือดออกงายแตกำเนิด เปนผลจากการท่ีเกล็ดเลือดมีความ

ผิดปกติ ไมสามารถทำงานได แบงออกเปน 3 ลักษณะคือ

1. Thrombopathy ไดแก Glanzmann’s thrombasthenia, Storage 

pool disease และ Gray platelet syndrome พยาธิสรีรวิทยา      

เกิดจากเกล็ดเลือดทำหนาท่ีไมได จึงไมสามารถหามหรือหยุด 

การไหลของเลือดได ผูปวยกลุมนี้มีจำนวนเกล็ดเลือดเปนปกติ

2. Thrombocytopenia and thrombopathy ไดแก Bernard’-

Soulier syndrome (BSS) ความผิดปกติพบไดทั้งการที่เกล็ด 

เลือดทำงานไมไดและ / หรือมีปริมาณเกล็ดเลือดต่ำกวาปกติแต 

ต่ำไมมาก

3. Thrombocytopenia and thrombopathy with inherited            

systemic disease ไดแก Wiskott-Aldrich syndrome และ 

Hermansky-Pudlak syndrome ผูปวยในกลุมนี้มีเลือดออก 

งายแตกำเนิด เปนผลจากมีปริมาณเกล็ดเลือดต่ำรวมกับเกล็ด 

เลือดไมทำงาน นอกจากนี้ยังมีความผิดปกติทางพันธุกรรมอื่น   

รวมดวย
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Glanzmann’s thrombasthenia (GT)

 เปนโรคเลือดออกงายทางพันธุกรรม และเปนชนิดที่พบบอยมาก 

ที่สุด มีการถายทอดแบบ autosomal recessive พบไดนอยและมัก   

ถายทอดในกลุมชาติพันธุบางกลุมซึ่งมีการแตงงานกันในครอบครัว 

เชน ชาวตะวันออกกลาง ชาวยิปซีในแถบฝร่ังเศส ชนพ้ืนเมืองใน 

ประเทศนอรเว และชนพื้นเมืองในเกาะกวม ลักษณะเฉพาะท่ีพบคือมี 

เลือดออกตามเย่ือบุ เปนมาแตกำเนิด เปนๆ หายๆ เม่ือตรวจทางหอง

ปฏิบัติการจะพบความผิดปกติในสเมียรเลือดคือไมพบการเกาะกลุม 

ของเกล็ดเลือด (platelet clumping) มี prolonged bleeding time 

และ ไมเกดิ clot retraction หรอืเกดิแตนอยกวาปกติ1 และเนือ่งจากเปน 

ผลจากความผิดปกติของยีน ดังน้ันอาจพบรวมกับโรคอ่ืนท่ีเกิดจาก 

ยีนผิดปกติได เชน Von Willebrand’s disease

Pathogenesis and pathophysiology

 เกิดจากยีนที่กำหนดการสราง gpIIb/IIIa บกพรองหรือขาดหาย 

ไป2,3 ทำใหไมมีการแสดงออกของ gpIIb/IIIa บนผิวเกล็ดเลือด ดังนั้น

จึงไมเกิดการกระตุนเกล็ดเลือดเน่ืองจากขาด fi brinogen receptor      

พยาธิสภาพมีระดับความรุนแรงขึ้นกับปริมาณไกลโคโปรตีนที่ขาด 

หายไป แบงออกเปน Type 1 และ Type 2 และมีกลุม Variant ซึ่ง        

ปริมาณไกลไคโปรตีนลดลงแตไมมากนักเม่ือเทียบกับคนปกติจาก 

การศึกษาปริมาณการแสดงออกของ gpIIb/IIIa ในทั้งสองกลุมดวย 

เทคนิค Binding assay โดยใช monoclonal antibody จำเพาะตอ 

gpIIb/IIIa พบวามปีรมิาณ gpIIb/IIIa นอยมากหรือไมมเีลยในบางราย 

และในสภาวะท่ีเกล็ดเลือดอยูใน EDTA พบวามีการเปลี่ยนแปลงได  

ทั้งสองแบบคือ ปริมาณการแสดงออกไมเปล่ียนแปลงเลยหรือลดลง 

บาง ในขณะท่ี Type 1 และ Type 2 พบวาการแสดงออกของ gpIIb/

IIIa ไมเปลี่ยนแปลงเลยแมวาเกล็ดเลือดจะอยูในสภาวะท่ีมี EDTA 

อยูก็ตาม ดงัแสดงในตารางท่ี 1

ตารางที่ 4-1  การแสดงออกของ gpIIb/IIIa ในผูปวย GT ชนิดตางๆ

หมายเหตุ ND; not determined
  การใช EDTA มีสภาวะดังนี้คือ 5mM EDTA นาน 30 นาที ที่อุณหภูมิหอง
  *การทดสอบใชเทคนิค Binding assay4

ลักษณะอาการและการตรวจพบทางคลินิก

 ผูปวยโรคน้ีมีความรุนแรงตางกัน ขึ้นอยูกับ 

ปรมิาณการแสดงออกของ gpIIb/IIIa บางรายอาการ 

นอยบางรายอาการมาก ลักษณะคลายกับผูที่มี 

ปริมาณเกล็ดเลือดต่ำเรื้อรัง (chronic thrombocy-

topenia) คือมีเลือดออกตามผิวหนัง มีจ้ำเขียวเกิด 

ขึ้นไดงายตามผิวหนัง เปนต้ังแตอายุนอย และมี 

ลักษณะเปนๆ หายๆ หรือมีเลือดออกจากเย่ือบุงาย 

หรอืบอยกวาคนปกติ เชน เลอืดกำเดาไหลบอยๆ หรอื 

ผาตัด มีบาดแผลแลวเลือดหยุดยาก หรือเลือดออก 

มากกวาปกติ มีรายงานบางที่พบวาทารกแรกเกิดมี 

เลือดออกในตับ5 สวนใหญอาการไมรุนแรง มีนอย 

มากท่ีมีเลือดออกจนเสียชีวิต ในสตรีวัยเจริญพันธุ     

สงัเกตไดจากการมปีระจำเดอืนมากผดิปกต ิ(menor-

rhagia)

การตรวจทางหองปฏิบัติการและความผิดปกติ

ของเกล็ดเลือด

 ผูปวยอาจมีซีดถามีการเสียเลือดมาก หรือเสีย 

เลือดเร้ือรัง การตรวจสภาวะการแข็งตัวของเลือด 

(coagulation test) อยูในเกณฑปกติ ปริมาณเกล็ด 

เลือดปกติ แตไมพบ platelet clumping ซึ่งควรพบ 

ใน blood smear ของคนปกติ ที่สำคัญคือหนาที่        

ของเกล็ดเลือดมีความผิดปกติหลายอยางไดแก 

prolonged bleeding time, clot retraction 

มีความผิดปกติ (poor หรือ no clot) เกล็ดเลือดไม    

จับกลุมเม่ือทดสอบดวยสารกระตุนประเภท colla-

ตัวอยาง/classifi cation

Normal (N=27)
Type 1
รายท่ี 1
รายท่ี 2
Type 2
รายท่ี 1
รายท่ี 2
Variant
รายท่ี 1
รายท่ี 2

Number of binding sites*
(per platelet)

37,100 ± 8,600

<2%
<2%

7,300
5,200

38,900
17,200

Effect of EDTA

Unchanged

ND
ND

ND
ND

2,540
unchanged
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รูปที่ 1 Binding of fi brinogen to stimulated platelets of Glanzmann’s thrombasthenia

gen, epinephrine, thrombin, ADP แตการจับกลุมเปนปกติเม่ือ 

กระตุนดวย Ristocetin

 การวินิจฉัยเพื่อการรักษานอกจากใชการตรวจปริมาณเกล็ด    

เลอืด การเกาะกลุมเมือ่ไดรบัสารกระตุน และความผดิปกติในการเกิด 

clot retraction แลว ยังมีการตรวจพิเศษทางหองปฏิบัติการเพ่ือ    

ยืนยัน เพื่อระบุความรุนแรงหรือชนิด หรือเพื่อหาสาเหตุสำหรับการ 

แนะนำในกลุมครอบครัว อาศัยการวิเคราะหปริมาณการแสดงออก 

ของ gpIIb/IIIa บนผวิเกลด็เลอืด โดยใชแอนตบิอดทีีจ่ำเพาะ และอาศัย 

เทคนิค cross-immunoelectrophoresis (CIE) โดยการแตกสลาย       

เกล็ดเลือดกอนนำไปแยกดวยกระแสไฟฟาในตัวกลางเจลท่ีมีสวน   

ผสมของแอนติบอดีตอ gpIIb/IIIa สังเกตแถบโปรตีนเม่ือยอมดวยสี 

Coomasie blue R250 

Platelet immunology

 เมือ่มกีารขาดหายไปหรอืมกีารแสดงออกของ gpIIb/IIIa นอยกวา 

ปกติ จะสงผลใหเกล็ดเลือดนั้นๆ ไมมีการแสดงออกของ platelet-

specifi c alloantigens ซึง่ปรากฏอยูบนโมเลกุลดังกลาวไดดวยเชน กนั 

ไดแก Baka ซึ่งอยูบน gpIIb และ PlA1 ซึ่งอยูบน gpIIIa6 ดังนั้นเมื่อ  

ตรวจสอบดวยแอนติบอดีที่จำเพาะจะใหผลเปนลบ นอกจากน้ันยัง       

เปนเรือ่งตองพงึระวงัสำหรบัการรกัษาดวยสวนประกอบของเลอืด เนือ่ง 

จากผูปวยมีโอกาสที่จะสรางแอนติบอดีตอแอนติเจนทั้งสองไดมาก 

กวาคนปกติทั่วไป

 สำหรับผูปวยในกลุม Type 2 ซึง่ยงัคงมีการแสดงออกของ gpIIb/

IIIa บาง แมวาจะไมเทากบัคนปกต ิสามารถตรวจวเิคราะหดวยเทคนคิ 

Rocket immunoelectrophoresis เพื่อศึกษาปริมาณ gpIIb/IIIa 

บนผิวเกล็ดเลือดเมื่อแตกสลายดวย Triton X-1007 พบวายังคงมีการ

แสดงออกบางแตปริมาณนอยมากเม่ือเปรียบเทียบกับคนปกติ 

 หรือเมื่อตรวจสอบด้วยเทคนิค indirect immunofluorescent 

พบวาปริมาณท่ีแสดงออกนอยกวา เม่ือเทียบกับคนปกติ ยกตัวอยาง 

ในผูปวยรายหน่ึงซึ่งไดรับการถายทอดทางพันธุ 

กรรมจากพอแมซึ่งเปนพาหะ (heterozygous) โดย 

พอและแมไมแสดงอาการ ปริมาณแสดงออกของ 

gpIIb/IIIa ของพอและแมคิดเปน 57% และ 48% 

ของคนปกติตามลำดับ ผูปวยแสดงอาการผิดปกติ 

และมกีารแสดงออกของ gpIIb/IIIa ในปริมาณ 12% 

ของคนปกติ

 นอกจากการวัดปริมาณการแสดงออกของ 

gpIIb/IIIa บนผวิเกลด็เลอืดแลว ยงัสามารถวิเคราะห 

ความผิดปกติของโมเลกุลดังกลาวในการจับกับ       

ligand จำเพาะไดอกีดวย เพือ่ชวยยนืยนัการวนิจิฉัย 

โรค จากการศึกษาโดยใหเกล็ดเลือดทำปฏิกริยากับ 

125I-fi brinogen รวมกบัสารกระตุน (ADP และ/หรอื 

collagen) จากนั้นแตกสลายเกล็ดเลือดและวัด 

ปริมาณรังสีที่เกิดขึ้น ซึ่งพบวาเกล็ดเลือดของผูปวย 

ทั้งสองกลุ่มมีความสามารถในจับกับ fibrinogen 

ลดลงเม่ือเปรียบเทียบกับคนปกติ ดังแสดงในรูปท่ี 1

 นักวิจัยยังสนใจศึกษาความแตกตางระหวาง      

เกล็ดเลือดของคนปกติเปรียบเทียบกับผูปวยใน           

ดานการสารหล่ังที่ปลอยจากแกรนูลของเกล็ดเลือด 

(platelet secretion) โดยการวิเคราะหปริมาณสาร 

หลั่งทั้งที่อยูบนผิวเกล็ดเลือดหลังไดรับการกระตุน 

(membrane form) และที่อยูเปนโมเลกุลอิสระ (se-

creted form) วธิกีารศกึษาทำไดหลายแบบ อยางแรก 

คือศึกษา  membrane bound molecules 

โดยการกระตุนเกล็ดเลือดดวย thrombin หรือ         

col lagen จากนั้นตรึงดวย  glutaraldehyde 

กอนยอมดวย rabbit anti-fi brinogen ตามดวย gold 

conjugated goat anti-rabbit IgG และตรวจดู 

ดวยกลองจุลทรรศน ซึ่งพบวาปริมาณ membrane 

bound fibrinogen ในเกล็ดเลือดผู้ป่วย Type 1 

ตำ่กวาคนปกติอยางมีนยัสำคัญ เชนเดยีวกับโมเลกุล 

อื่นๆ ใน α-granule เชน vWF และ Fibronectin ซึ่ง 

พบวามีปริมาณนอยเชนกันในเกล็ดเลือดของผูปวย 

สำหรับการศึกษาการแสดงออกของโมเลกุลชนิดอื่น

ที่หลั่งจาก α-granule ดวย เชน thrombospondin 

(TSP), fi brinogen, PF-4 และ β-TG ดวยเทคนิค 

electrophoresis โดยกระตุนเกล็ดเลือดดวย Thrombin 

กอนจากน้ันเติม Hirudin ลงไป แลวจงึแตกสลายเกล็ด 

เลอืดแยกเกบ็สวน membrane fraction และ super-

natant แยกผานดวยกระแสไฟฟา ยอมดแูถบโปรตนี 

ดวยสี Coomasie Blue R2508 นักวิจัยใหขอสังเกต 
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วาแมไมม ีgpIIb/IIIa แตกย็งัสามารถถูกกระตุนเกลด็เลอืดได เนือ่งจาก 

พบปริมาณของ inducible receptors ปรากฏบนผิวเกล็ดเลือดเพ่ิม 

มากข้ึน แสดงวาเกล็ดเลือดมีตัวรับอ่ืนๆ นอกเหนือจาก gpIIb/IIIa สำหรับ 

ปรมิาณสารท่ีหลัง่ออกสูภายนอกเกล็ดเลอืด มคีวามแตกตางกัน กลาว 

คือปริมาณของ fi brinogen ลดนอยลงอยางมีนัยสำคัญในผูปวย Type 1

 ผูปวย Glanzmann’s thrombasthenia disease ยังมีความ 

หลากหลายซ่ึงกันและกัน โดยมีความแตกตางกันในแตละครอบครัว 

ซึ่งเรียกวา Variants เชน Variant Guam Family, Variant Lilli I และ 

Variant Paris I เปนตน แตละ Variants มีความแตกตางในการแสดง 

ออกของ gpIIb/IIIa ตางกันไปดวย9

การรักษา

 ปกติไมตองใหการรักษาเน่ืองจากอาการไมรุนแรง ยกเวนในราย 

ทีม่อีาการรุนแรง เชน เลอืดออกบอย หรอืออกมากกวาปกติจนทำใหซดี 

การรักษาตองใหเกล็ดเลือดเขมขน (platelet concentrate) ซึง่ในกรณีนี ้

ตองพึงระวังในเรื่องของการกระตุนใหผูปวยสราง platelet specifi c- 

และ common alloantibodies โดยเฉพาะ HLA ทำใหการรักษาไมได 

ผล จากที่กลาวแลวขางตนวาโอกาสที่ผูปวยจะสรางแอนติบอดีตอ 

platelet specifi c antigen มีสูงโดยเฉพาะ Baka และ PlA1 เนื่องจาก 

ขาด gpIIb และ/หรือ gpIIIa ตามลำดับ ทำใหผูปวยขาดแอนติเจน 

ดังกลาวไปดวย บางคร้ังหากไมไดผลในการรักษา จำเปนตองมีการ     

ตรวจความเขากนัไดของเกลด็เลอืดเสยีกอน ในการรกัษาครัง้แรกดวย

เกล็ดเลือดเขมขน จงึควรเลือกใชเกล็ดเลือดท่ีม ีHLA match จะดีทีส่ดุ 

การรักษาเฉพาะท่ีในกรณีที่มีเลือดออกในชองปากหรือเยื่อบุ สามารถ 

ทำไดเชนให Tranexamic acid รวมกับการรักษาเฉพาะท่ีจะชวยหาม

เลือดไดเร็วขึ้น ปจจุบันพบวามีแนวโนมในการใหการรักษาดวยการ     

ปลูกถายไขกระดูกจากผูบริจาคที่มี HLA ตรงกัน พบวาสามารถรักษา 

หายขาดได10

 

Bernard-Soulier syndrome

 พบผูปวยรายแรกโดย Bernard และ Soulier ในป 1948 ถายทอด 

ทางพันธุกรรมแบบ autosomal recessive ลักษณะที่พบเฉพาะคือ 

จำนวนเกล็ดเลือดต่ำเล็กนอย (mild thrombocytopenia) เกล็ดเลือด 

มีขนาดใหญกวาปกติ (giant platelets) และทำหนาท่ีผิดปกติไป11 

(platelet dysfunction) ความผิดปกติเกิดจากขาดการแสดงออกของ 

gpIb, gpIX และ gpV12

 

Pathogenesis and pathophysiology

 เกิดจากความผิดปกติของยีนท่ีกำหนดการสราง gpIb เกิด dele-

tion13 และ point mutation14 และยีนที่กำหนดการสราง gpIX เกิด 

mutation15 มีผลทำให gpIb/IX ไมมีการแสดงออก หรือแสดงออกใน 

ระดับตำ่มาก สวน gpV มรีะดับต่ำกวาปกติ15 และเน่ืองจากความหลาก 

หลายของความผิดปกติของยีนนี้ ทำใหเกิดความ 

หลากหลายของโรคดวยเชนกัน (Variants) และให 

ชื่อเรียกตามตระกูลที่พบนั้นเชน Bernard-Soulier 

syndrome Nancy และ Bernard-Soulier syndrome 

Kagoshima นอกจากความผิดปกติในการแสดง 

ออกของ gpIb/IX/V แลว ยังพบวา phospholipase 

C activity ในเกล็ดเลือดของผูปวยมีระดับต่ำมาก16 

ทำใหเกล็ดเลือดทำงานไมไดตามปกติโดยเฉพาะ 

การเกาะติดผนังหลอดเลือด

ลักษณะอาการและการตรวจพบทางคลินิก

 ผูปวยมักมีจ้ำเขียวเกิดขึ้นไดงายตามรางกาย    

หากไดรับการผาตัดหรือมีบาดแผลจะมีเลือดออก 

มากผิดปกติ ตรวจพบ giant platelet ไดใน blood 

smear หนาที่ของเกล็ดเลือดผิดปกติ โดยพบมี       

prolonged bleeding time และเม่ือกระตุนดวย 

ristocetin เกล็ดเลือดไมเกิด adhesion และ aggre-

gation เนื่องจากอาการโดยท่ัวไปคลายกับผูปวยที่มี

เกลด็เลอืดต่ำเรือ้รงั (chronic ITP)17 ดงันัน้ควรตรวจ 

สอบใหแนชัดวาเปน Bernard-Soulier syndrome 

โดยตรวจหาระดับ gpIb/IX บนผิวเกล็ดเลือด หาก 

พบวามีนอยมากหรือไมมีเลย แสดงวาอาการนั้น 

เกิดจาก Bernard-Soulier syndrome เพราะหากเปน 

ITP ระดับ gpIb/IX ตองปกติ18 

การตรวจทางหองปฏิบัติการและความผิดปกติ

ของเกล็ดเลือด

 นอกจากการตรวจพบเกล็ดเลือดต่ำเล็กนอยมี 

giant platelet และระดับ gpIb/IX บนผิวเกล็ดเลือด 

ต่ำแลว เพ่ือยืนยันความผิดปกติทางพันธุกรรมให 

ชัดเจน สามารถตรวจวิเคราะหดวยเทคนิคอื่นๆ รวม 

ดวย โดยเฉพาะการวิเคราะห glycoproteins บนผิว 

เกล็ดเลือดดวยเทคนิค Single dimension SDS-

PAGE ตวัอยางเชน การพบ giant platelet นัน้สามารถ 

พบไดในความผิดปกติชนิดอื่น ไดแก May-Hegglin 

anomaly ดังนั้นการวัดระดับการแสดงออกของ     

glycoproteins จึงชวยแยกวินิจฉัยความผิดปกติ 

ทัง้สองชนิดไดเปนอยางดี เพราะในกรณีหลงัปรมิาณ 

gpIb/IX เปนปกติ 

 สำหรับการศึกษาหนาที่จะเห็นไดวา gpIb/IX มี

สวนเกี่ยวของโดยตรงตอการเกาะติดของเกล็ดเลือด

บนผนังหลอดเลือดผาน vWF ดังนั้นในผูปวยโรคนี้ 
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ซึง่ขาด gpIb/IX หรอืมีการแสดงออกนอย ยอมสงผล

ใหไมเกดิการเกาะตดิผนงัหลอดเลอืด หรอืทำไดนอย 

ไปดวย นอกจากไมเกิด adhesion แลวยังพบวาแม

จะเกิดการเกาะกลุมไดเมื่อไดรับการกระตุน แตการ

ตอบสนองของเกล็ดเลือดตอสารกระตุนน้ัน ตองการ

ปริมาณของสารกระตุนมากกวาปกติ โดยเฉพาะ 

thrombin19 ขอมูลเหลาน้ีจึงใชเปนประโยชนสำหรับ

การตรวจวินิจฉัยแยกโรคไดเปนอยางดี

Platelet immunology

 gpIb เป็นตำแหน่งของ platelet specific          

antigen ชนิด PlE1 ดังนั้นผูปวย Bernard-Soulier 

syndrome จงึโอกาสการสรางแอนตบิอดจีำเพาะตอ

แอนติเจนดังกลาว หากไดรับเกล็ดเลือดเขมขนที่มี 

PlE1 และจากการศึกษาพบวาผูปวยในกลุมน้ีมักเกิด 

ภาวะ drug-induced thrombocytopenia ไดสูง          

เนื่องจากบริเวณดังกลาวเปนตำแหนงจำเพาะของ 

quinine- และ quinidine-dependent antibodies20 

สรุป

 จะเห็นไดวาความผิดปกติทางพันธุกรรมของยีนที่กำหนดการ 

สราง glycoproteins บนผิวเกล็ดเลือด สงผลใหเกล็ดเลือดทำงานผิด 

ปกติ รางกายไมสามารถหามเลือดได หรือทำไดนอยกวาปกติ การ 

เรียนรูสมมุติฐานของโรค การวินิจฉัยแยกโรค จะชวยในการใหการ       

รักษาชวยเหลือผูปวยและชวยใหคำแนะนำแกครอบครัวตอไป 

การศึกษาและการใชเทคนิคตางๆ ชวยในการวินิจฉัยแยกโรคมีหลาย

วธิ ีขึน้กับความพรอม ความเหมาะสมของผูปฏบิตักิารและหองปฏิบตัิ

การนั้นๆ และในการวินิจฉัยแยกโรค บางครั้งจำเปนตองใชเทคนิค 

มากกวาหน่ึงอยางประกอบกัน เพื่อใหไดคำตอบท่ีถูกตอง อันจะเปน 

ประโยชนตอผูปวย แพทย ตลอดจนผูทำหนาท่ีเตรียมสวนประกอบ 

ของเลือด

การรักษา

 เนื่องจากผูปวยมีเกล็ดเลือดต่ำ และเกล็ดเลือดทำงานผิดปกติ      

ดังนั้นการรักษาคือการใหเกล็ดเลือดเขมขน ซึ่งจะใชในกรณีที่มีเลือด 

ออกมากจนเปนอันตรายถึงแกชีวิต ทั้งนี้เพราะหากใหเกล็ดเลือดเขม 

ขนบอยๆ จะทำใหรางกายสราง isoantibodies ตอ gpIb/IX และ gpV 

ไดและแอนติบอดีเหลานี้จะทำลายเกล็ดเลือดที่แกผูปวย หรือแอนติ 

บอดีจับบนผิวเกล็ดเลือดและสงผลใหเกล็ดเลือดทำงานผิดปกติหรือ 

ไมทำงาน (platelet refractoriness)
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