
ภาวะเกรด็เลอืดตำ่เปน็ความผดิปกตท่ีิพบไดบ่้อย
พอควรในผู้ป่วยเด็ก สาเหตุอาจเกิดจากการติดเชื้อไวรัส
โดยเฉพาะไขเ้ลอืดออก โรค immune  thrombocytopenic
purpura (ITP) ซึ่งเป็นโรคที่มีภูมิต้านทานต่อต้านเกร็ด
เลือด เกร็ดเลือดอาจต่ำจากไขกระดูกทำงานผิดปกติ เช่น
โรคมะเร็งเม็ดเลือดขาว โรคไขกระดูกฝ่อ หรือไขกระดูก
ทำงานผิดปกติจากยาเคมีบำบัด แต่ภาวะเกร็ดเลือดต่ำ
ชนิดที่เป็นโรคพันธุกรรมเป็นมาแต่กำเนิด (congenital
thrombocytopenia) (CTP) เป็นโรคทีพ่บไดน้้อยมาก   เม่ือ
เทียบกับโรคและภาวะอืน่ ๆ ที่กลา่วแลว้

อุบัติการณ์ของ ITP ในผู้ป่วยเด็กที่โรงพยาบาล
จุฬาลงกรณ ์ในรอบ 7 ปีท่ีผ่านมา พบมีผู้ป่วยใหมป่ระมาณ
15 - 22 รายต่อปี ในขณะที่กลุ่มโรค CTP พบเพียง 0-2
รายตอ่ปี  พอจะกลา่วไดว้า่พบเพยีงรอ้ยละ 5 ของ isolated
thrombocytopenia ในเดก็ไทย

การวินิจฉัยภาวะ CTP อาจทำได้ไม่ยากนักถ้ามี
ความสังเกต ข้อมูลต่อไปนี้เป็นเหตุผลที่ทำให้สงสัยโรคนี้
ได้แก่ ประวัติครอบครัวที่มีโรคเกร็ดเลือดต่ำ การที่เกร็ด
เลือดไม่ขึ้นแม้ให้การรักษาแบบ ITP แล้วอย่างเหมาะสม
มีลักษณะความผิดปกติทางกายภาพของร่างกายผู้ป่วย
เชน่ ไม่มีกระดกู radius ปัญญาออ่น ไตวาย หตูงึ ตาเปน็
ตอ้กระจก เป็นตน้ นอกจากนีผู้้ป่วยทีมี่ภาวะเกรด็เลอืดตำ่
ตัง้แตแ่รกคลอดและคงอยูใ่นระดบัต่ำเปน็เวลานาน ผู้ป่วย
ที่มีภาวะเลือดออกที่มากเกินระดับเกร็ดเลือดต่ำที่ปรากฏ
ให้สงสัยโรคกลุ่มนี้เช่นกัน การตรวจทางห้องปฏิบัติการ
ที ่พบเกร็ดเลือดที ่มีขนาดเล็กหรือใหญ่เกินขนาดปกติ
ก็เป็นสิ่งบ่งชี้ให้สงสัย

สำหรบัการแบง่ชนดิของ CTP มีการแบง่ไดห้ลาย
แบบ  แต่ชนิดที่พบได้ในโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์ในรอบ
7 ปีที่ผ่านมา พบว่ามีผู้ป่วย 7 ราย 4 รายเป็น Wiskott
Aldrich Syndrome 2 ราย เป็น Amegakaryocytic
thrombocytopenia พบ Bernard Soulier และ
Thrombocytopenia with absent radii (TAR) Syndrome
อย่างละ1 ราย

Wiskott Aldrich Syndrome เป็นกลุ่มโรค CTP
ท่ีพบบ่อยท่ีสุด  ผู้ป่วยมักมาด้วยเกรด็เลือดต่ำรุนแรง   เกร็ด
เลอืดมขีนาดเลก็  มีผ่ืน eczema ตามผวิหนงั  และทีส่ำคญั
ผู้ป่วยเหล่านี้มักจะมีการติดเชื้อได้ง่ายและป่วยบ่อยเนื่อง
จากมภีมิูตา้นทานบกพรอ่ง   โรคนีถ้า่ยทอดทางพนัธกุรรม
แบบ X-linked recessive  ดงันัน้จึงมักมีอาการในเดก็ชาย
การรักษาที่สำคัญคือการรักษาภาวะติดเชื้อและให้เกร็ด
เลอืดประคบัประคองเวลามเีลอืดออก ในบางรายอาจตอ้ง
ตัดม้ามช่วยเพิ่มจำนวนเกร็ดเลือด แต่การรักษาที่ดีที่สุด
คือการปลูกถ่ายไขกระดูกด้วย stem cell จากบุคคลอื่นที่
HLA ตรงกนั ซ่ึงทีด่ทีีสุ่ดคอืพ่ีนอ้งของผูป่้วย

Amegakaryocytic thrombocytopenia  เป็นโรค
ที่มีเกร็ดเลือดต่ำตั้งแต่เด็กเล็ก ขนาดเกร็ดเลือดปกติ เมื่อ
เจาะไขกระดูกจะพบว่ามี megakaryocyte น้อยหรือหาย
ไป หลังการรักษาประคับประคอง ผู้ป่วยส่วนใหญ่จะมี
การพัฒนาการเป็นโรคไขกระดูกฝ่อได้ ส่วนใหญ่ภายใน
5 ปี  จึงต้องติดตามดูแลผู้ป่วยเหล่านี้อย่างใกล้ชิด โรคนี้
ถา่ยทอดทางพนัธกุรรมแบบ autosomal recessive

Bernard Soulier Syndrome โรคนี้มักมีเกร็ด
เลือดต่ำไม่มาก  แต่มักพบร่วมกับการทำงานของเกรด็เลือด
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ผิดปกติ โดยมีความผิดปกติที่ Glycoprotein 1b/IX/V
ท่ีผิวเกร็ดเลือด ทำให้มี platelet aggregation ท่ีผิดปกติโดย
เฉพาะต่อ ristocetin เกร็ดเลือดในผู้ป่วยเหล่านี ้มักมี
ขนาดใหญ่ ถ่ายทอดทางพันธุกรรมแบบ autosomal
dominant อาการมักเกิดเมื่อมีการกระทบกระแทกหรือ
ผ่าตดั   ในหญงิมกัมปัีญหาประจำเดอืนมากผดิปกต ิ  การ
รักษาทำได้เพียงให้เกร็ดเลือดเมื่อมีภาวะเลือดออกมาก
และยาคุมกำเนิดเพื่อควบคุมประจำเดือน

Thrombocytopenic with absent radii syndrome
(TAR Syndrome) โรคนีมั้กไมค่อ่ยมปัีญหาในการวนิจิฉัย
ความผิดปกติของกระดูกมักเห็นได้พร้อม ๆ กับเกร็ดเลือด
ที ่ต่ำตั ้งแต่เล็ก มักมีเลือดออกที ่ร ุนแรงโดยเฉพาะใน
สมองและทางเดินอาหารบ่อย เมื่อเจาะไขกระดูกมักพบมี
megakaryocytes ลดลง โรคนี้ถ่ายทอดแบบ autosomal
recessive โรคนี้มักจะค่อย ๆ ดีขึ้นจนหายเป็นปกติได้ใน
เวลา 1-2 ปี

สำหรับผู้ป่วย CTP ของโรงพยาบาลจุฬาลงกรณ์
ทั้ง 7 ราย พบว่ามีผู้ป่วย Wiskott Aldrich Syndrome
4 ราย ได้รับการรักษาด้วยการปลูกถ่ายไขกระดูกไปแล้ว
หายด ี 1 ราย อีก 1 รายหาผูบ้ริจาคไขกระดกูไดแ้ล้วกำลงั
อยู่ในกระบวนการเตรียมผู้ป่วย ส่วนอีก 2 รายยังหาผู้
บริจาคไม่ได้ ผู้ป่วย Amegakaryocytic thrombocytopenia

ทั้ง 2 ราย ยังไม่ได้กลายเป็นโรคไขกระดูกฝ่อ คงให้เพียง
เกร็ดเลือด เมื่อมีเลือดออกมาก ผู้ป่วย Bernard Soulier
ติดตามการรักษามานานกว่า 10 ปีแล้วยังต้องให้ยาคุม
กำเนิดควบคุมปริมาณประจำเดือน และธาตุเหล็กแก้
ปัญหาเรื่องซีดเป็นระยะ สำหรับ TAR Syndrome ได้มา
ปรึกษาเมื่อการวินิจฉัยเพียงครั้งเดียวหลังจากนั้นขาด
การติดต่อไป

จะเห็นได้ว่าภาวะเกร็ดเลือดต่ำแบบพันธุกรรมนี้
พบไดป้ระปราย แตมี่ความจำเปน็ตอ้งวนิจิฉัยใหไ้ด ้ เพราะ
การดแูลรกัษาและพยากรณโ์รคจะแตกตา่งไปจากโรค ITP
ที่พบได้บ่อยในเด็ก จึงเป็นโรคที่กุมารแพทย์ควรให้ความ
สนใจมองหา
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