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กรมวทิยาศาสตรก์ารแพทย ์กระทรวงสาธารณสุข

บทคดัย่อ ธาลัสซเีมยีเป็นโรคโลหิตจางเรื�อรังที�ถ่ายทอดทางพันธกุรรม การดาํเนินงานควบคมุและป้องกนัโรคธาลัสซเีมยีใน

ประเทศไทยมุ่งเน้นที�จะทาํการควบคุมโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง � ชนิด คือ โฮโมซัยกสัเบต้าธาลัสซีเมีย เบต้า-

ธาลสัซเีมยี/ฮโีมโกลบนิอ ีและฮโีมโกลบนิบารทไ์ฮดรอพสฟี์ตลัลสิ โดยมเีป้าหมายเพื�อลดจาํนวนผู้ป่วยรายใหม่ ตลอดจน

การรักษาผู้ ป่วยที�มอียู่ให้ดทีี�สดุ ศูนย์วิทยาศาสตร์การแพทย์ที� � ขอนแก่น ได้ดาํเนินการตรวจทางห้องปฏบิตักิารเพื�อ

สนบัสนุนนโยบายของกระทรวงสาธารณสขุในการควบคุมและป้องกนัโรคธาลสัซเีมยีตั�งแต่ปี พ.ศ. ���� จนถงึปัจจุบนั

การศกึษานี�เป็นการศกึษาข้อมลูย้อนหลงั จากผลการดาํเนนิงานในปีงบประมาณ ���� – 2557 ตรวจยนืยัน Hb Typing

จากตวัอย่างเลือดที�ส่งมาจากโรงพยาบาลต่างๆ ในเขตสขุภาพที� � จาํนวน ��,��� ราย พบผลผดิปกติร้อยละ ��.�

ในจาํนวนนี� เป็นเลือดหญิงตั�งครรภ์และสามีที�ส่งตรวจในโครงการควบคุมและป้องกนัโรคธาลัสซีเมยีแห่งชาต ิซึ�งมผีล

การตรวจคัดกรองเป็นบวกจาํนวน ��,��� คู่ ผลการตรวจพบคู่เสี�ยงที�มีโอกาสให้กาํเนิดบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย

ชนิดรนุแรงชนิด Hb Bart’s hydrops fetalis, homozygous β-thalassemia และ β-thalassemia/ Hb E ร้อยละ �.�,

�.�� และ �.� ตามลาํดับ ผลการตรวจหาพาหะ α-thalassemia 1 จาํนวน ��,��� ราย พบพาหะ a-thalassemia 1

ชนิด SEA deletion ร้อยละ ��.� และชนิด Thai deletion ร้อยละ �.�� และผลการตรวจ β- thalassemia mutation

จาํนวน ��� ราย พบผลบวกร้อยละ ��.� และพบเป็น β- thalassemia ชนิดรนุแรงร้อยละ ��.� อกีทั�งพบ abnormal

hemoglobin จาํนวน �� ราย

คาํสาํคัญ: ธาลสัซีเมียชนิดรุนแรง, แอลฟ่าธาลสัซีเมีย, เบตา้ธาลสัซีเมียมิวเตชั �น

วารสารวิชาการสาธารณสุข
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บทนํา
โรคโลหิตจางธาลัสซีเมียเป็นปัญหาสาธารณสุขที�

สาํคัญของประเทศไทย จากการศึกษาที� ผ่านมาพบว่า

อุบัติการณ์ในประเทศไทย ประชากรประมาณ 18- 24

ล้านคนเป็นพาหะ ในขณะที�ประมาณ 6 แสนคนเป็นโรค

ในแต่ละปีประเทศไทยมีหญิงตั� งครรภ์ที� เสี�ยงต่อการมี

บุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียประมาณ 5 หมื�นคน และมีเดก็

เกิดใหม่ป่วยเป็นโรคเพิ�มขึ�นประมาณ 12,000 คน(1-4)

ธาลัสซีเมียจึงเป็นปัญหาสาํคัญทางสาธารณสุขที�ไม่เพียง

แต่มีผลต่อผู้ป่วยและครอบครัวเท่านั�น หากยังส่งผล-
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กระทบต่อเศรษฐกิจและสังคมของประเทศอีกด้วย ใน

ปัจจุบันพบว่า ประเทศไทยมีผู้ป่วยโรคธาลัสซีเมียประ-

มาณ ร้อยละ �.� ของประชากรทั�งประเทศ เมื�อคาํนวณ

ค่าใช้จ่ายในการรักษาพยาบาลผู้ป่วยเด็กตลอดอายุขัย

จะต้องเสียค่าใช้จ่ายเป็นจาํนวนเงิน �,���,��� ถึง

�,���,��� บาท หรือ ��,��� บาท/คน/เดอืน(5) ดงันั�น

การแก้ไขปัญหาโรคธาลัสซีเมียจาํเป็นต้องอาศัยความ

ร่วมมือของหน่วยงานต่างๆ ในการดาํเนินการควบคุม

และป้องกันโรคธาลัสซีเมีย เพื�อลดจาํนวนผู้ป่วยรายใหม่

ตลอดจนการรักษาผู้ป่วยที�มีอยู่ให้ดีที�สุด การให้ความรู้

แก่ประชาชนและบุคลากรทางสาธารณสุข การตรวจหา

ผู้ ป่วยและพาหะและการตรวจวินิจฉัยทารกในครรภ์

ข้อมูลที�ได้นาํไปใช้ในการแนะนาํทางพันธุกรรมและช่วย

ในการตัดสินใจสาํหรับสามีภรรยาคู่เสี�ยงที�มีโอกาสให้

กาํเนิดบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง � โรคตาม

นโยบายการควบคุมและป้องกันโรคธาลัสซีเมียของ

กระทรวงสาธารณสุขได้แก่ Hb Bart’s Hydrops Fetalis,

Homozygous β-thalassemia และ β-thalassemia/HbE

เนื� องจากชนิดของธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติ

ในประชากรไทยมีความหลากหลายจึงไม่มีการทดสอบใด

การทดสอบหนึ� งทางห้องปฏิบัติการที� สามารถให้การ

วินิจฉัยได้ครอบคลุมความผิดปกติได้ทุกชนิด โดยทั�วไป

การตรวจทางห้องปฏิบัติการในกลุ่มหญิงตั� งครรภ์และ

คู่สมรสม ี� ระดบัคอื การตรวจคดักรอง (Screening test)

การตรวจหาชนิดและปริมาณฮีโมโกลบินในเลือด (Hb

typing) และการตรวจระดับดีเอนเอ (DNA analysis)

ศูนย์วิทยาศาสตร์การแพทย์ที� 7 ขอนแก่นได้ดาํเนินการ

ทางห้องปฏิบัติการเพื�อสนับสนุนนโยบายของกระทรวง

สาธารณสุขในการควบคุมและป้องกันโรคธาลัสซีเมีย

ตั� งแต่ปี พ.ศ. 2540 จนถึงปัจจุบัน การดาํเนินงาน

ประกอบด้วยการตรวจ Hb typing ตรวจหาพาหะ α-

thalassemia 1 ซึ�งครอบคลุมทั�งชนิด SEA และ Thai de-

letion และได้ดาํเนินการตรวจ β-thalassemia mutation

และในรายที�พบ abnormal hemoglobin ส่งตรวจยืนยัน

โดยวิธี gene sequencing ที�กรมวิทยาศาสตร์การแพทย์

เพื�อประเมินความเสี�ยงต่อการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรงซึ� งมีความสาํคัญอย่างยิ�งต่อการดาํเนินการ

โครงการควบคุมและป้องกนัโรคธาลัสซีเมยีแห่งชาติ โดย

มีวัตถุประสงค์เพื�อลดจาํนวนผู้ ป่วยธาลัสซีเมียชนิดรุน-

แรงและรักษาผู้ป่วยที�มีอยู่ให้ดีที�สุด การตรวจทางห้อง-

ปฏบัิติการที�มีคุณภาพจึงมีความสาํคัญอย่างยิ�ง

วิธีการศึกษา
กลุ่มตวัอย่าง

ตัวอย่างเลือดของผู้ ป่วยหญิงตั� งครรภ์และสามี

(EDTA blood) ที�สงสัยเป็นโรคธาลัสซีเมีย หรือมีผล

การตรวจคดักรองเป็นบวก พร้อมข้อมูลผลตรวจคดักรอง

Osmotic Fragility Test (OF) และ Dichlorophenol in-

dophenol precipretation test (DCIP) หรือผล Hb typ-

ing จากโรงพยาบาลต่างๆ ในเขตสขุภาพที� 7 ที�สง่ตรวจที�

ศูนย์วิทยาศาสตร์การแพทย์ที� 7 ขอนแก่น ในปีงบประ-

มาณ 2554 – 2557 จาํนวน 24,192 ราย

วิธีวิเคราะห์

1. นาํตัวอย่างเลือดมาตรวจ Hb typing โดยวิธี low

pressure liquid chromatography (LPLC) และ

high performance liquid chromatography

(HPLC) ตรวจ a-Thassemia 1 ทั�งชนดิ SEA และ

Thai deletion โดยวิธ ีrelative quantitative PCR

ด้วยเครื�อง Real Time PCR ABI รุ่น ���� ซึ�งทั�ง

� วิธผ่ีานการรับรองมาตรฐาน ISO15189 และ

ตรวจ β-thalassemia mutation โดยวิธ ีASPCR(5,6)

การตรวจดาํเนินการตามแนวทางการตรวจวินิจ-

ฉัยธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติทางห้อง

ปฏบัิติการ (ภาพที� � และ �)

2. ตัวอย่าง abnormal hemoglobin ส่งตรวจยืนยัน

โดยวิธี gene sequencing ที�กรมวิทยาศาสตร์-

การแพทย์

3. การวิเคราะห์ข้อมูลใช้ร้อยละ
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วารสารวชิาการสาธารณสุข ���� ปีที� �� ฉบบัที� �

ภาพที� � การตรวจหาพาหะ α-thassemia 1 ทั�งชนิด SEA และ Thai deletion โดยวิธี relative quantitative PCR

 ภาพที� � การตรวจหา β -Thalassemia mutation โดยวิธี ASPCR

            M   unk β41/42 β17 βIVS1#5  NC                     M      unk    β-28   β71/72   NC                     M      unk  β IVS I–1βIVS II–654 NC

ผลการศึกษา
ผลการตรวจเลือดหาชนิดของฮีโมโกลบิน จาํนวน

24,192 รายพบผลผิดปกติร้อยละ 67.1 ดังตารางที� 1

โดยแยกเป็นเลอืดหญิงตั�งครรภ์และสามจีาํนวน 10,298

คู่  ผลการประเมินคู่ เสี� ยงของหญิงตั� งครรภ์และสามี

พบคู่เสี�ยงที�มีโอกาสให้กาํเนิดบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรง Hb Bart’s Hydrops Fetalis, Homozygous

β-thalassemia และ β-thalassemia/Hb E จาํนวน 110

คู่ (ร้อยละ 1.1), 1 (ร้อยละ 0.01) และ 231 คู่ (ร้อยละ

2.2) ตามลาํดับดังตารางที� 2 ผลการตรวจพาหะ α-

thalassemia 1 จาํนวน 10,365 ราย พบเป็นพาหะ α-

thalassemia 1 ชนิด SEA deletion จาํนวน 1,449 ราย

(ร้อยละ 14.0) และชนิด Thai deletion จาํนวน 9 ราย

(ร้อยละ 0.1) ผลการตรวจ β-thalassemia mutation

จาํนวน 109 รายพบผลบวกจาํนวน 80 ราย(ร้อยละ

73.4) และเป็น β-thalassemia mutation (β0) ชนิด
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รุนแรง (ร้อยละ ��.�) ดังตารางที� � และผลตรวจ ab-

normal hemoglobin จาํนวน �� ราย โดยวิธ ีGene Se-

quencing ที�กรมวิทยาศาสตร์การแพทย์พบ abnormal beta

globin gene 16 รายได้แก่ Hb Hope 2 ราย, Hb Pyrgos

� ราย, Hb Tak 6 ราย, Hb S 2 ราย และพบ Hb Los

Angeles, Hb J-Bangkok และ Hb J-Kaohsiug อย่างละ

ตารางที� 1 ผลการตรวจหาชนิดของฮีโมโกลบินเพื�อวินิจฉยัโรคธาลสัซีเมียและฮีโมโกลบิน

     ปี            จาํนวนตรวจ                                                      Hemoglobin-Typing

งบประมาณ        (ราย)      A2A        EA       EE  EA, Bart’s  Hb H    EF    B-Trait    EFA   Ab Hb  EF, Bart’s ผดิปกติ

����: จาํนวน 5,664 1,747 2,978 601 34 142 62 69 20 5 6 3,917

           % 30.8 52.6 10.6 0.6 2.5 1.1 1.2 0.4 0.1 0.1 69.1

����: จาํนวน 6,313 2,073 3,191 625 55 187 65 78 28 6 5 4,323

           % 32.8 50.5 9.9 0.9 3.0 1.0 1.2 0.4 0.1 0.1 68.5

����: จาํนวน 6,370 2,160 3,124 678 53 179 51 88 21  0 8 4,202

           % 33.9 49.0 10.6 0.8 2.8 0.8 1.4 0.3  0.0 0.1 66.0

����: จาํนวน 5,845 2,064 2,834 589 57 139 40 102 15 4 1 3,781

           % 35.3 48.5 10.1 1.0 2.4 0.7 1.7 0.3 0.07 0.02 64.7

   รวม: จาํนวน  24,192  8,044 12,127 2,493 199 647 218  337  84 15 20  16,231

          %  33.3 50.1 10.3 0.8 2.8 0.9 1.4 0.3 0.06 0.1 67.1

ตารางที� 2 ผลการประเมินคู่เสี�ยงในการมีโอกาสใหก้ําเนิดบุตรเป็นโรคธาลสัซีเมียชนิดรุนแรงในเขตสุขภาพที� 7

ตั�งแต่ปีงบประมาณ 2554 ถึง 2557

จาํนวนคู่หญิงตั�งครรภ์และสามี                                    คู่ที�เสี�ยงต่อธาลัสซีเมยีชนิดรนุแรง

                                               Bart’s hydrops fetalis     Homozygous β-thalassemia      β-thalassemia/Hb E

                                                       จาํนวน         %              จาํนวน            %                 จาํนวน       %

10,298 110 1.1 1 0.01 231 2.2

ตารางที� 3 ผลการตรวจแยกชนดิของเบตา้ศูนยธ์าลสัซีเมยีและเบตา้บวกธาลสัซีเมยีที�พบไดบ่้อยในประเทศไทย โดยวิธี ASPCR

จํานวน  80 ราย

   β Thalassemia  Mutation                                  Type                               Positive of  Alleles

                                                                                                    Number                  %

CD 41/42 0 35 43.7

CD 17 0 16 20.0

Nucleotide - 28 + 18 22.5

CD 71/72 0 6 7.5

IVS I - 1 0 2 2.5

IVS II - 654 0   1 1.25

IVS I-5 + 2 2.5
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วารสารวชิาการสาธารณสุข ���� ปีที� �� ฉบบัที� �

� ราย และพบ Alpha globin gene 2 ราย คือ Hb Q -

Thailand ดังภาพที� �

วิจารณ์
ผลการศึกษานี�สอดคล้องกบัการศึกษาของ Yamsri S

และคณะ(7) ซึ�งแสดงให้เหน็ว่าประชากรในเขตสขุภาพที� �

มีความเสี� ยงต่อการเกิดโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรงสงู ทั�งชนิด a-Thalassemia และ b-thalassemia

ผลการพบชนิดของฮีโมโกลบินอีในอัตราสูงถึงร้อยละ

��.�-��.� และยังพบ b-thalassemia mutation ชนิด

รุนแรงสงูถึงร้อยละ ��.� อีกทั�งยังพบ Abnormal He-

moglobin หลากหลายชนิดทั�งสาย b-thalassemia และ

สาย a-Thalassemia ดงันั�น การให้บริการการตรวจทุกขั�น

ตอนต้องคาํนึงถึงคุณภาพ การแก้ไขปัญหาในการควบคุม

และป้องกันโรคเพื�อให้มีประสทิธภิาพและเกิดประสทิธ-ิ

ผลจาํเป็นต้องอาศัยความร่วมมือของหน่วยงานต่างๆ ที�

เกี�ยวข้องตั�งแต่การให้ความรู้แก่ประชาชนในการมาฝาก-

ครรภ์ตั�งแต่เริ�มรู้ ว่าตั�งครรภ์ การบริการฝากครรภ์ และ

ตรวจเลือดเพื� อคัดกรองกลุ่มเสี�ยง การตรวจยืนยันผล

ตลอดจนการตรวจทารกในครรภ์เพื� อการวินิจฉัยก่อน

คลอด ทุกขั�นตอนต้องดาํเนินการอย่างรวดเรว็และมีคุณ-

ภาพ

สรุป

การแก้ไขปัญหาในการควบคุมและป้องกนัโรคธาลัส-

ซีเมียให้มีประสิทธิภาพและเกิดประสิทธิผลจาํเป็นต้อง

อาศัยความร่วมมือของหน่วยงานต่างๆ ที�เกี�ยวข้องในการ

ควบคุมและป้องกนัโรค โดยเฉพาะอย่างยิ�ง ความร่วมมือ

ในการพัฒนากระบวนการตรวจคัดกรองให้มีความน่า

เชื�อถอืมากยิ�งขึ�น การรายงานผลที�รวดเรว็และมปีระสทิธ-ิ

ภาพสามารถลดความเสี�ยงด้านสุขภาพที�อาจเกิดขึ� นกับ

ประชากรในพื�นที�ได้อย่างเกดิประสทิธผิลและครบวงจร
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ผูอํ้านวยการศูนย์วิจยัและพัฒนาการตรวจวินิจฉัยทาง

ห้องปฏิบัติการ คณะเทคนิคการแพทย์ มหาวิทยาลัย

ขอนแก่น และคณะ ที�ใหคํ้าปรึกษา คณุสิริภากร แสง-

กิจพร นกัวทิยาศาสตร์การแพทยเ์ชี �ยวชาญ ศูนยว์จิยัทาง

คลินิก กรมวิทยาศาสตร์การแพทย์ ที �ใหคํ้าปรึกษาและ

ภาพที� � ชนิดของ Abnormal Hemoglobin ที�พบในเขตสุขภาพที� �
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Abstract: Prenatal Risk Assessment for Severe Thalassemia in Public Health Region 7, Thailand

Sutudsanee Vimolsarte, B.Sc. (Medical Technology); Charlie Vimolsarte, Cert. Med. Sci.); Rassame Aomsin,

Cert.Med.Sci.); Udomkiat Punthanaprated, M.Sc. (Food Science)

Regional Medical Science Center 7, Khon Kaen, Department of Medical Sciences, Ministry of Public Health,

Thailand

Journal of Health Science 2016;25:211-7.

Thalassemia disease is a group of inherrited autosomal recessive blood disorder. Thai national

policy for prevention and control of thalassemia has emphasized on 3 severe thalassemia diseases: ho-

mozygous β-thalassemia, β-thal/Hb E and hemoglobin Bart’s hydrop fetalis in order to reduce the

disease incidence. In this regard, the Regional Medical Science Center 7, Khon Kaen, has implemented the

Ministry of Public Health policy since 1997. The objective of this study was to assess the risk of severe

thalassemia among pregnant women and their spouse in the Public Health Region 7 during 2011-2014.

The testing results of blood samples sent from health facilities in the region during the studied period were

collected and analyzed. As for the results, there were altogether 24,192 samples underwent Hb typing to

detect α-thalassemia 1 trait and β-thalassemia mutations; and abnormal hemoglobin was detected in

10,298 couples or 67.1% of the samples. The detection rate of Hb Bart’s Hydrop fetalis, Homozygous β-

thalassemia and β-thalassemia/HbE was found to be 1.1%, 0.01% and 2.2% respectively. Screening for

thalassemia cariers revealed 14.0% of α-thalassemia 1 trait SEA deletion and 0.9% of Thai deletion.

Testing for 109 cases of β-thalassemia trait revealed 73.4% of β-thalassemia mutation, and 75.0% were

of severe type. In addition, abnormal hemoglobin was found in 18 cases.

Key words: severe thalassemia, α-thassemia 1, β-thalassemia mutation


