
Background: Newborn screening hemoglobin typing (NBS Hb typing) using spot blood was early diagnosed 
for thalassemias and hemoglobinopathies in neonates at 48 hours of age. Objectives: To identify the incidence 
of thalassemias, other hemoglobinopathies and to assess the association between thalassemias and neonatal 
hyperbilirubinemia. Methods: A retrospective descriptive study was done by reviewing the data of neonates born 
in a community hospital from 15th February 2017 to 28th February 2018. Those who were in critical conditions and 
were transferred to another hospital were excluded. Spot blood from heel prick of all neonates was collected at 48 
hours after birth and sent for Hb typing test using isoelectric focusing method (IEF) and microbilirubin test. Results: 
A total of 755 neonates were enrolled during the study period (91.3% of total live births). The incidence of thalassemia 
and hemoglobinopathies was 36.69% (n=277). The three highest incidences were Hb E trait 20.66% (n=156), alpha 
thalassemia-1 trait 8.74% (n=66) and, Hb E trait with alpha thalassemia-2 3.17% (n=24) respectively. The incidence of 
neonatal hyperbilirubinemia was 20.66% (n=156). There was no statistically significant association between thalassemia 
and neonatal hyperbilirubinemia. Conclusions: The incidence of thalassemia and hemoglobinopathies in neonates 
using IEF was similar to the incidence reported using the standard method. This technique can be practically done in 
a community hospital. However, there was no statistically significant association between thalassemia and neonatal 
hyperbilirubinemia.
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นิพนธ์ต้นฉบับ

บทคัดย่อ
ภมูหิลัง: การตรวจ newborn screening Hb typing (NBS 

Hb typing) เพื่อคัดกรองภาวะธาลัสซีเมียสามารถท�ำได้พร้อม
กับการเจาะเลือดที่ส้นเท้าของทารกแรกเกิด จะช่วยท�ำให้วินิจฉัย 
โรคธาลัสซีเมียได้เร็วขึ้น วัตถุประสงค์: เพื่อหาอุบัติการณ์ของ 
ภาวะธาลัสซีเมียและความผิดปกติของฮีโมโกลบินโดยการตรวจ 
NBS Hb typing และหาความสมัพนัธ์ของโรคธาลสัซีเมยีและภาวะ
ตวัเหลอืงในทารกแรกเกิด วิธกีาร: เป็นการศกึษาเชิงพรรณนาแบบ
เก็บข้อมูลย้อนหลังตั้งแต่วันที่ 15 กุมภาพันธ์ พ.ศ.2560 จนถึง 
28 กุมภาพันธ์ พ.ศ. 2561 ใน ทารกแรกเกิดที่คลอดในโรงพยาบาล
ที่ได้รับการตรวจ NBS Hb typing ด้วยวิธี isoelectric focusing 
(IEF) ที่อายุ 48 ชั่วโมง พร้อมกับตรวจค่า microbilirubin เพื่อ
ประเมินภาวะตัวเหลือง ทารกท่ีมีภาวะแทรกซ้อน ต้องส่งตัวไป

รักษาต่อที่โรงพยาบาลอื่นจะถูกคัดออก ผล: จากการตรวจเลือด
ทารกแรกเกิดทั้งหมด 755 ราย คิดเป็นร้อยละ 91.3 ของทารกเกิด
มีชีพในช่วงเวลาเดียวกัน พบอุบัติการณ์โรคธาลัสซีเมียและความ
ผิดปกติของฮีโมโกลบินจ�ำนวน 277 ราย (ร้อยละ36.69) สามารถ
จ�ำแนกชนิดของความผิดปกติได้ 8 กลุ่ม โดยความผิดปกติที่พบ 
มากทีส่ดุ 3 อนัดบัแรกได้แก่ คือ Hb E trait จ�ำนวน 156 ราย (ร้อยละ 
20.66), alpha thalassemia-1 trait จ�ำนวน 66 ราย (ร้อยละ 8.74 ), 
Hb E trait with alpha thalassemia-2 จ�ำนวน 24 ราย (ร้อยละ 
3.17) ตามล�ำดับ พบอุบัติการณ์ของทารกที่มีภาวะตัวเหลืองใน
ทารกแรกเกิด จ�ำนวน 156 ราย (ร้อยละ 20.66) โดยค่าเฉลี่ยของ
ค่า microbilirubin และ total bilirubin มีค่าใกล้เคียงกันคือ 15 
mg/dl แต่ไม่พบว่าภาวะตัวเหลืองในทารกแรกเกิดมีความสัมพันธ์
กับภาวะฮีโมโกลบินที่ผิดปกติอย่างมีนัยส�ำคัญทางสถิติ สรุป:

ปีที่ 46  ฉบับที่ 1  มกราคม - มีนาคม 2564 | 153



อุบัติการณ์ของภาวะธาลัสซีเมียในทารกแรกเกิดที่ตรวจคัดกรอง 
ด้วยวิธี isoelectric focusing (IEF) ใกล้เคียงกับอุบัติการณ์ที่
ตรวจด้วยวิธีมาตรฐาน สามารถท�ำได้ในโรงพยาบาลขนาดเล็ก แต่
ไม่พบความสัมพันธ์ระหว่างภาวะตัวเหลืองและความผิดปกติของ 
ฮีโมโกลบิน 

ค�ำส�ำคัญ: ภาวะตัวเหลืองในทารกแรกเกิด การตรวจ 
newborn screening Hb typing, ธาลัสซีเมีย

บทน�ำ
โรคโลหิตจางธาลสัซีเมยี (thalassemia) และความผดิปกติ

ของฮีโมโกลบิน (hemoglobinopathies) ถอืเป็นโรคทางพนัธกุรรม
ที่เป็นปัญหาส�ำคัญต่อการสาธารณสุขของประเทศไทยรวมถึง 
ทั่วโลก ส�ำหรับประเทศไทยนั้นพบประชากรที่เป็นพาหะของโรค 
ธาลัสซีเมียถึงร้อยละ 40 ของประชากรทั้งหมด1 โดยไม่มีแนวโน้ม
ลดลงแต่อย่างใด ถึงแม้จะมีการจัดระบบการป้องกันและควบคุม
การเกิดผู้ป่วยใหม่ โดยการตรวจคัดกรองคู่สมรสตั้งแต่แผนกฝาก
ครรภ์ ที่มีแนวโน้มจะเป็นคู่เสี่ยงของโรคธาลัสซีเมียรุนแรง 3 ชนิด 
ได้แก่ β-thalassemia major, β-thalassemia hemoglobin E 
disease และ hemoglobin Bart’s hydrop fetalis ยังพบปัญหา
คือหญิงต้ังครรภ์ส่วนใหญ่มาฝากครรภ์ช้าและไม่สามารถติดตาม
สามีมาตรวจคัดกรองได้ทั้งหมด ท�ำให้แนวโน้มของการเกิดผู้ป่วย
ใหม่ยงัไม่ลดลง2-3 การตรวจคดักรองโรคธาลสัซีเมยีในทารกแรกเกดิ 
(neonatal screening) อาจเป็นอกีหนึง่มาตรการท่ีจะช่วยให้ค้นพบ
และวินิจฉัยโรคธาลัสซีเมียชนิดต่างๆ ได้เร็วขึ้น ท�ำให้กุมารแพทย์
สามารถวางแผนการดูแลได้ก่อนที่ผู ้ป่วยจะมีอาการหรือมีภาวะ
แทรกซ้อนเกดิขึน้ นอกจากนีส้าเหตหุนึง่ของการเกิดภาวะตัวเหลอืง
ในทารกแรกเกดิอาจเกดิจากโรคธาลสัซเีมยีซึง่การตรวจสาเหตขุอง
ภาวะตัวเหลืองเบื้องต้นในปัจจุบันท�ำได้เพียงการตรวจคัดกรอง 
โรคธาลสัซเีมียบางชนดิ เช่น ฮโีมโกลบนิ H เท่านัน้ ดงันัน้หากสามารถ
ตรวจคัดกรองภาวะธาลัสซีเมียได้เพิ่มขึ้น ก็จะท�ำให้แพทย์สามารถ
ระบุสาเหตุของภาวะตัวเหลืองในทารกแรกเกิดได้เพิ่มขึ้นด้วย การ
ตรวจคดักรองธาลสัซเีมยีในทารกแรกเกดิสามารถท�ำได้โดยการเจาะ
เลือดจากส้นเท้าพร้อมกับการตรวจคัดกรองภาวะพร่องไทรอยด ์
ฮอร์โมน การตรวจ isoelectric focusing electrophoresis (IEF)4,5 
เป็นวิธีที่นิยมใช้ในการแยกโปรตีนชนิดต่างๆ โดยอาศัยคุณสมบัติ
ของโปรตีนแต่ละชนิดที่มีความเป็นกรดด่างเฉพาะตัวที่ท�ำให้ 
โปรตีนชนดินัน้มปีระจไุฟฟ้าทีเ่ป็นกลาง (isoelectric pH; pl) เมือ่น�ำ 
ฮโีมโกลบนิมาวิง่ในสนามไฟฟ้าซึง่มคีวามเป็นกรดด่างต่างกันระหว่าง
ชั้วไฟฟ้าในช่วงที่ก�ำหนดไว้ (pH gradient) ฮีโมโกลบินจะวิ่งไปรวม
ตวักนัทีจุ่ดทีมี่ความเป็นกรดด่างเท่ากบั pl (isoelectric point) ของ
ฮีโมโกลบินชนิดนั้นๆ (isoelectric focusing point) ซ่ึงจะท�ำให้
ได้แถบโปรตีนที่มีความคมชัดกว่าการแยกชนิดฮีโมโกลบินด้วยการ
วิ่งในสนามไฟฟ้าอื่น4,5 วิธีนี้ใช้เลือดปริมาณน้อยเหมาะกับการใช้
ตรวจเลือดทารก5 IEF เป็นวิธีมาตรฐานในการคัดกรอง newborn 
screening Hb typing ในประเทศสหรัฐอเมริกา6,7 ท่ีน�ำมาใช ้

คัดกรองภาวะ sickle cell disease และสามารถคัดกรองความ
ผิดปกติของฮีโมโกลบินชนิดต่างๆ ได้ การศึกษาในต่างประเทศโดย 
Streetly8 พบว่าการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียในทารกแรกเกิด
สามารถตรวจพบ ความผิดปกติของฮีโมโกลบิน ชนิด sickle cell 
disease และ non sickling hemoglobinopathies โดยมีค่า 
sensitivity ร้อยละ 97.5 specificity ร้อยละ 100 แต่ยังมีข้อจ�ำกัด
คือ ส่วนใหญ่เป็น sickle cell disease โดยมีส่วนน้อยที่เป็น non 
sickling hemoglobinopathies ในประเทศไทยมีโครงการน�ำร่อง
ในการตรวจกรองทารกแรกเกิดเริ่มต้นขึ้นคร้ังแรกที่โรงพยาบาล 
พระมงกุฎเกล้าและโรงพยาบาลศิริราช1,9 โดยการตรวจด้วยวิธี 
isoelectric focusing (IEF) ที่โรงพยาบาลพระมงกุฎเกล้า พบว่า
สามารถตรวจพบความผิดปกติของฮีโมโกลบินทั้งชนิดอัลฟ่าและ
เบต้าได้ถึง 10 ชนิด โดยในพาหะอัลฟาธาลัสซีเมียมีค่า sensitivity 
ร้อยละ 92.8 specificity ร้อยละ 74 ส่วนโรงพยาบาลศิรริาชสามารถ
ตรวจพบความผิดปกติของฮีโมโกลบินทั้งชนิดอัลฟ่าและเบต้าได้ถึง 
8 ชนิด โดยมีค่า sensitivity มากกว่าร้อยละ 85 และมี specificity 
สูงถึงร้อยละ 100 ในโรงพยาบาลชุมชนยังไม่เคยมีการตรวจ 
คดักรองธาลสัซเีมยีในทารกแรกเกดิมาก่อน โรงพยาบาลบางบวัทอง 
ได้มกีารพฒันางานโดยการตรวจคดักรองธาลสัซเีมยีในทารกแรกเกดิ 
เพื่อพัฒนาการวินิจฉัยและดูแลผู้ป่วยได้รวดเร็วยิ่งข้ึน การวิจัยนี้มี
วัตถุประสงค์ (objectives) เพื่อหาอุบัติการณ์ของภาวะธาลัสซีเมีย 
ในทารกแรกเกิดทีต่รวจคดักรองด้วยวธิ ีisoelectric focusing (IEF) 
และศกึษาความสมัพนัธ์ระหว่างภาวะตวัเหลอืงในทารกแรกเกดิกบั 
โรคธาลัสซีเมีย

วัตถุและวิธีการ
การวจิยัน้ีเป็นการวจิยัเชงิพรรณนา โดยเกบ็ข้อมลูย้อนหลงั 

โดยรวบรวมผลการตรวจวิเคราะห์ฮีโมโกลบินในทารกแรกเกิดทุก
รายที่คลอด ณ โรงพยาบาลบางบัวทองซ่ึงเป็นโรงพยาบาลชุมชน
ขนาด 30 เตียง ต้ังแต่วันที่ 15 กุมภาพันธ์ พ.ศ.2560 ถึง 28 
กุมภาพันธ์ พ.ศ. 2561 เกณฑ์การคัดออก (exclusion criteria) 
ได้แก่ ทารกที่คลอดที่โรงพยาบาล แต่มีภาวะแทรกซ้อน ต้องส่งตัว
ไปรักษาต่อที่โรงพยาบาลอื่น

การคํานวณขนาดตัวอย่าง (sample size calculation) 
โดยค�ำนวณจากสตูรประมาณค่าสดัส่วน จากการทบทวนวรรณกรรม 
ความชุกของเด็กแรกเกิดที่เป็นพาหะกับการเป็นโรคธาลัสซีเมีย 
พบประมาณร้อยละ 402 ก�ำหนด p=0.4 ระดับความเช่ือมั่นที่ 
95% ค่า Z=1.96 และค่าความคลาดเคลื่อนที่ยอมรับได้ในการ
ประมาณค่า d=0.035 ดังนั้นจ�ำนวนตัวอย่างจากการค�ำนวณไม่
น้อยกว่า 753 ราย ซึ่งทารกแรกเกิดที่ได้รับการตรวจคัดกรองใน
ระยะเวลา 12 เดือน มีทั้งหมด755 ราย ผู้วิจัยจึงเก็บรวบรวมข้อมูล
ตัวอย่างทั้งสิ้น 755 ราย 

การเก็บตัวอย่างเลือดจะใช้วิธีเก็บจากส้นเท้าเด็กทารก 
(heel-prick puncture) ลงในกระดาษกรอง (dried blood spot) 
จ�ำนวน 6 หยด ซึ่งเป็นการเก็บเลือดเพื่อการตรวจคัดกรองหาภาวะ 
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พร่องฮอร์โมนธยัรอยด์10 และภาวะตวัเหลอืง (microbilirubin test) 
ทีท่�ำเป็นปกตใินทารกแรกเกดิทกุราย เลือดทีเ่หลอือยูจ่ากการตรวจ
กรองจะถูกน�ำไปใช้เพื่อการตรวจวินิจฉัยภาวะธาลัสซีเมียโดยส่ง 
ตรวจที่หน่วยวิจัย ศูนย์ธาลัสซีเมีย โรงพยาบาลศิริราช 

การวิเคราะห์ชนิดของฮีโมโกลบินในตัวอย่างเลือดของ
ทารกแรกเกิดในการศึกษานี้จะใช้วิธี IEF โดยการใช้ชุดทดสอบ 
ของ RESOLVE® System Neonatal Hemoglobin Kits 
(PerkinElmer, Turku, Finland) การรายงานผลรายงานเป็น 
รูปแบบของฮีโมโกลบิน (hemoglobin type) และปริมาณของ 
ฮีโมโกลบินที่ตรวจวิเคราะห์ได้ โดยรายงานผลเป็นความผิดปกติ 
ของฮีโมโกลบินชนิดต่างๆ ได้แก่ พาหะอัลฟาธาลัสซีเมียทั้ง
ชนิดอัลฟาธาลัสซีเมีย-1 และ อัลฟาธาลัสซีเมีย-2 พาหะของ 
ฮีโมโกลบินอี ภาวะ homozygous Hb E โรคธาลัสซีเมียชนิด 
Hb H disease โรคธาลัสซีเมียชนิด β-thalassemia major 
โรคธาลัสซีเมียชนิด β-thalassemia/Hb E โรคธาลัสซีเมียชนิด 
อื่นๆ

วิเคราะห์ข้อมูลด้วยโปรแกรมสถิติส�ำเร็จรูป PASW 18 
Software (SPSS Inc, 2015) โดยน�ำเสนอข้อมูลเป็นค่าความถี ่
ค่าร้อยละ ค่าเฉลี่ย ค่ามัธยฐาน ค่าเบี่ยงเบนมาตรฐาน ท�ำการ 

เปรียบเทียบข้อมูลแจงนับด้วยสถิติ Chi-Square และ Fisher’s 
exact และเปรียบเทียบข้อมูลค่าเฉลี่ยด้วยสถิติ independent 
t-test โดยก�ำหนดนัยส�ำคัญทางสถิติเมื่อ p < 0.05 การวัดผลและ
การวิเคราะห์ผลการวิจัย: อุบัติการณ์ของโรคธาลัสซีเมียและความ
ผิดปกติของฮีโมโกลบินชนิดต่างๆ ในประชากรทารกแรกเกิด ณ 
โรงพยาบาลบางบัวทอง และศึกษาเปรียบเทียบความชุกภาวะตัว
เหลืองเมื่อแรกคลอด เพื่อหาความสัมพันธ์ระหว่างภาวะตัวเหลือง 
และธาลัสซีเมีย งานวิจัยน้ีได้รับการรับรองจากคณะกรรมการ 
จริยธรรมวิจัยในมนุษย์ของส�ำนักงานสาธารณสุขจังหวัดนนทบุรี 

 

ผล 
ทารกแรกเกิดที่ได้รับการตรวจคัดกรองในระยะเวลา 12 

เดือนมีทั้งหมด 755 ราย คิดเป็นร้อยละ 91.3 ของทารกเกิดมีชีพ
ในช่วงเวลาเดียวกัน เป็นทารกเพศชาย 389 ราย (ร้อยละ 51.5) 
พบอุบัติการณ์ของโรคธาลัสซีเมียและความผิดปกติของฮีโมโกลบิน 
ทั้งหมดจ�ำนวน 277 ราย (ร้อยละ 36.7) โดยสัดส่วนของทารกที่มี
โรคธาลสัซเีมยีและความผดิปกตขิองฮโีมโกลบนิจ�ำแนกตามเชือ้ชาติ
คือไทยร้อยละ 37.3 พม่าร้อยละ 24.7 กัมพูชาร้อยละ 53.7 และ 
ลาวร้อยละ 67.7 (ตารางที่ 1) 

ตารางที่ 1 จ�ำแนกความผิดปกติของฮีโมโกลบินจากการตรวจคัดกรอง

พารามิเตอร์ ผลคัดกรองปกติ (n=478) ผลคัดกรองผิดปกติ (n= 277) รวม (n=755)

เพศ ชาย, n (%) 229 (58.9) 160 (41.1) 389

หญิง, n (%) 249 (68.0) 117 (32.0) 366

เชื้อชาติ ไทย, n (%) 385 (62.7) 229 (37.3) 614

พม่า, n (%) 73 (75.3) 24 (24.7) 97

กัมพูชา, n (%) 19 (46.3) 22 (53.7) 41

ลาว, n (%) 1 (33.3) 2 (67.7) 3

หมายเหตุ ทารกแรกเกิดทุกรายเจาะคัดกรองฮีโมโกลบิน ที่อายุ 48 ชั่วโมง

เมื่อจ�ำแนกตามชนิดของโรคธาลัสซีเมียและความผิดปกติ
ของฮีโมโกลบินชนิดต่าง ๆ ที่พบจากผู้ป่วยทั้งหมด 277 ราย พบ
ว่าความผิดปกติ 3 อันดับแรก ได้แก่พาหะของฮีโมโกลบินอี จ�ำนวน 
156 ราย (ร้อยละ 20.66) พาหะชนิดอัลฟาธาลัสซีเมีย-1 จ�ำนวน 
66 ราย (ร้อยละ 8.74) และพาหะอัลฟาธาลัสซีเมีย-2 ร่วมกับ 

พาหะฮีโมโกลบินอี จ�ำนวน 24 ราย (ร้อยละ 3.17) ตามล�ำดับ 
ไม่พบโรคธาลัสซีเมียชนิด β-thalassemia major โรคธาลัสซีเมีย 
ชนิด β-thalassemia/Hb E หรอืโรคธาลสัซเีมยีชนิดอืน่ๆ (แผนภมูิ
ที่ 1)
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ตารางที่ 2 ผลเลือดในทารกที่มีภาวะตัวเหลือง (n=156)

พารามิเตอร์ ผลการวิเคราะห์ตัวอย่างเลือด

Peripheral Hct (%)* 51.2 ± 8.02

Microbilirubin (mg/dl)** 15.9 (15.2, 16.9)

Total bilirubin (mg/dl)** 15.9 (15.4, 18.0)

Direct bilirubin (mg/dl)** 0.54 (0.47, 0.62)

Reticulocyte count (%)** 2.3 (1.5, 3.6)

G-6-PD deficiency, n (%) 4 (2.56)

Positive Coombs’ test, n (%) 36 (23.08)

Mothers’ blood group, n (%)

  A 21 (14.00)

  B 43 (28.67)

  O 86 (57.33)

Newborns’ blood group, n (%)

  A 35 (22.58)

  AB 9 (5.81)

  B 67 (43.22)

  O 44 (28.39)

หมายเหตุ	 *mean ± SD

	 **median (IQR)

แผนภูมิที่ 1 จ�ำแนกชนิดความผิดปกติของฮีโมโกลบิน (n=277)

ทารกทีมี่ภาวะตัวเหลอืงมจี�ำนวน 156 ราย (ร้อยละ 20.66) 
ค่าเฉลี่ยของ Hct เท่ากับ 51.2% ค่า median microbilirubin 
และค่า total bilirubin มีค่าใกล้เคียงกันคือ 15 mg/dl พบ

อุบัติการณ์ของภาวะ G-6-PD deficiency ร ้อยละ 2.56 
ผล Coombs’ test เป็นบวกร้อยละ 23.08 (ตารางที่ 2)
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เมื่อเปรียบเทียบลักษณะของทารกที่มีและไม่มีภาวะตัว
เหลือง ไม่พบตัวแปรที่มีความแตกต่างอย่างมีนัยส�ำคัญทางสถิติ 

ไม่ว่าจะเป็นเพศ เชื้อชาติ หรือชนิดความผิดปกติของฮีโมโกลบิน 
(ตารางที่ 3 และ ตารางที่ 4)

ตารางที่ 3 เปรียบเทียบลักษณะของทารกที่มีและไม่มีภาวะตัวเหลือง

Parameters Total 
(n=755)

Jaundice 
(n=156)

No jaundice 
(n=599)

p-value

Male, n (%) 389 (51.52) 83 (53.21) 306 (51.09) 0.637

Race, n (%) 0.818

  Thai 614 (81.32) 126 (80.7) 488 (81.47)

  non-Thai 141 (18.68) 30 (19.23) 111 (18.53)

ตารางที่ 4 ชนิดของ hemoglobin 

ชนิด hemoglobin Total 
(n=755)

Jaundice 
(n=156)

No jaundice 
(n=599)

p- value*

Hemoglobin types, n (%) 0.709

  Normal 478 (63.31) 101 (64.74) 377 (62.94)

  Thalassemia and hemoglobinopathies 277(36.69) 55 (35.26) 222 (37.06)

หมายเหตุ *p- value ระหว่าง hemoglobin ปกติและผิดปกติทุกชนิด

วิจารณ์
การตรวจ newborn screening Hb typing (NBS Hb 

typing) มีการท�ำในต่างประเทศมาก่อนแล้ว ส่วนประเทศไทยเพิ่ง
เริ่มทดลองน�ำมาใช้เพื่อพัฒนาการตรวจคัดกรองโรคธาลัสซีเมีย 
และภาวะฮีโมโกลบินผิดปกติในโรงเรียนแพทย์ และการตรวจที่ 
โรงพยาบาลบางบัวทองที่เป็นโรงพยาบาลชุมชนขนาด 30 เตียง
แห่งแรกทีน่�ำการตรวจคดักรองนีม้าใช้เพือ่พฒันาการตรวจคัดกรอง 
ธาลัสซีเมียในทารกแรกเกิด ในระดับชุมชน เพื่อคัดกรองโรค 
ธาลัสซีเมียและภาวะฮีโมโกลบินผิดปกติซึ่งพบบ่อยในประเทศไทย

การตรวจ newborn screening Hb typing (NBS) โดย
วิธี isoelectric focusing (IEF) เหมาะส�ำหรับทารกแรกเกิดเพราะ
ใช้ปรมิาณเลอืดจ�ำนวนน้อย5 ซ่ึงทารกแรกเกิดจะต้องตรวจคดักรอง
ภาวะพร่องฮอร์โมนไทรอยด์ที่อายุ 48 ชั่วโมง เลือดที่เหลือจากการ 
ตรวจคัดกรองจะถูกน�ำไปใช้เพื่อตรวจวินิจฉัยภาวะธาลัสซีเมีย 

ผลจากการตรวจ ในโรงพยาบาลบางบัวทองซึ่งเป ็น 
โรงพยาบาลชุมชน พบอุบัติการณ์ทารกที่มีผลพบโรคธาลัสซีเมีย 
และฮีโมโกลบินในเลือดมีความผิดปกติร้อยละ 36.69 ซ่ึงมีผล 
ตรวจใกล้เคียงกับ การศึกษาที่ท�ำในโรงพยาบาลศิริราช โดย 
Suksangpleng9 พบผลมีโรคธาลัสซีเมียและภาวะฮีโมโกลบินมี
ความผิดปกติร้อยละ 31 ความผิดปกติที่พบ 3 ล�ำดับแรกคือ พาหะ 
ฮโีมโกลบนิอี (ร้อยละ 56.3) พาหะอลัฟาธาลสัซีเมยี-1 (ร้อยละ 23.8) 
พาหะฮีโมลโกลบินอีร่วมกับภาวะอัลฟาธาลัสซีเมีย-2 (ร้อยละ 8.7)  

ในขณะที่การศึกษาที่ท�ำในโรงพยาบาลศิริราชพบความผิดปกติ 
3 ล�ำดับแรกคือ พาหะฮีโมโกลบินอัลฟาธาลัสซีเมีย-2 (ร้อยละ 
37) พาหะฮีโมลโกลบินอี (ร้อยละ 25) พาหะอัลฟาธาลัสซีเมีย-1 
(ร้อยละ 5.9) ซึ่งโรงพยาบาลศิริราชมีการคัดกรองร่วมกับการตรวจ
วิเคราะห์ยีน (DNA analysis) ท�ำให้ตรวจพบพาหะฮีโมโกลบิน 
อลัฟาธาลสัซเีมีย-2 ได้มากทีส่ดุ ในขณะทีโ่รงพยาบาลบางบวัทองไม่
ได้ส่งตรวจการวเิคราะห์ยนีเพราะมค่ีาใช้จ่ายสูง อบุตักิารณ์ทารกทีมี่
ผลฮโีมโกลบนิในเลอืดผดิปกติของโรงพยาบาลบางบวัทองใกล้เคยีง
กบัผลการตรวจของโรงพยาบาลศริริาชเน่ืองจากเป็นกลุม่ประชากร
ในเขตกรุงเทพและปริมณฑลเหมือนกัน ส่วนผลการตรวจไม่พบ 
β thalassemia เน่ืองจากมกีารคัดกรองตัง้แต่ระยะฝากครรภ์ เม่ือ
พบว่ามีความผิดปกติว่าเป็นคู่เสี่ยงที่จะเกิดโรคธาลัสซีเมียรุนแรงก็
จะส่งต่อไปฝากครรภ์ต่อทีโ่รงพยาบาลจงัหวดั ส�ำหรบัทารกทีมี่ความ
ผิดปกติโรงพยาบาลบางบัวทองจะตรวจ Hb typing ยืนยันที่อายุ 
1 ปีเนื่องจากภาวะที่พบเป็นภาวะที่ไม่รุนแรง 

ในการศึกษาของ Hoppe6,7 ในรัฐ California ประเทศ
สหรัฐอเมริกา ซึ่งศึกษาความผิดปกติของฮีโมโกลบินในกลุ่มทารก 
แรกเกิดเหมือนกัน พบว่า เป็นชนิด sickle cell disease มากที่สุด 
(15.1: 100,000 ของการเกิดมีชีพ) และชนิด non sickling 
hemoglobinopathies จะพบในกลุ่มประชากรที่เป็นชาวเอเชีย 
ซึ่งมีความผิดปกติของพาหะฮีโมโกลบินอีมากที่สุด (11.4: 100,000 
ของการเกดิมีชพี) โรคฮโีมโกลบนิเอช (9: 100,000 ของการเกดิมชีพี) 
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และภาวะเบต้าธาลัสซีเมีย (1.8: 100,000 ของการเกิดมีชีพ) ตาม
ล�ำดับ ซึ่งแตกต่างจากการศึกษาในประเทศไทยเนื่องจากเช้ือชาติ
ต่างกัน และชาวเอเชียจะพบความผิดปกติของฮีโมโกลบินเป็น
แบบ non sickling hemoglobinopathies การตรวจ newborn 
screening Hb typing มีการท�ำในต่างประเทศมาก่อนแล้ว ส่วน
ประเทศไทยเพิ่งเริ่มทดลองน�ำมาใช้เพื่อพัฒนาการตรวจคัดกรอง
ภาวะธาลัสซีเมียในโรงเรียนแพทย์ และการตรวจที่โรงพยาบาล
บางบัวทองที่เป็นโรงพยาบาลชุมชนขนาด 30 เตียงแห่งแรกที่น�ำ
การตรวจคัดกรองนี้มาใช้เพื่อพัฒนาการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมีย 
ในทารกแรกเกิด ในระดับชุมชน เพื่อคัดกรองภาวะธาลัสซีเมียซึ่ง
พบบ่อยในประเทศไทย ส�ำหรับภาวะตัวเหลืองกับภาวะธาลัสซีเมีย
นั้น เท่าท่ีทบทวนมา ยังไม่มีศึกษาหาความสัมพันธ์นี้มาก่อนทั้งใน
และต่างประเทศ ภาวะเหลอืงเป็นปัญหาทีพ่บบ่อยในทารกแรกเกดิ 
ประมาณ 2 ใน 3 ของทารกแรกเกิดมีอาการตัวเหลืองที่มองเห็นได้
ในวนัที ่2- 3 ของชีวติ11 ทารกแรกเกดิจ�ำนวนมากมอีาการตวัเหลอืง 
ซึ่งเกิดจากสรีรวิทยาของทารกแรกเกิด (physiologic jaundice) 
คือค่าบิลิรูบินอยู่ในเกณฑ์ปกติ แต่มีทารกส่วนหนึ่งมีตัวเหลืองมาก
ผิดปกติ (pathologic jaundice) เกิดขึ้นได้จากหลายสาเหตุ เช่น 
breast feeding jaundice, breast milk jaundice, G-6-PD 
deficiency, ABO incompatibility11 เป็นต้น ภาวะธาลัสซีเมีย
อาจเป็นปัจจัยหนึ่งท่ีท�ำให้เกิดภาวะตัวเหลือง ซ่ึงการตรวจทาง
ห้องปฏิบัติการแบบเดิมไม่สามารถตรวจวินิจฉัยได้ ปัจจุบันมีการ
ตรวจทางห้องปฏิบัติการโดย NBS Hb typing ดังนั้น โรงพยาบาล
บางบัวทองมีการจัดท�ำโครงการน�ำร่องในการพัฒนาบริการด้าน
การแพทย์และมีการเก็บรวบรวมข้อมูล NBS Hb typing แล้วน�ำ
ข้อมูลท่ีจัดเก็บดังกล่าว มาศึกษาหาความสัมพันธ์ระหว่างภาวะ
ตัวเหลืองและภาวะธาลัสซีเมีย ภาวะตัวเหลืองไม่มีความสัมพันธ์
กับภาวะธาลัสซีเมียอย่างมีนัยส�ำคัญในทางสถิติ ในทางทฤษฎี 
โรคธาลัสซีเมียที่มักจะท�ำให้ทารกมีอาการเหลืองหลังคลอดมักจะ
เป็นภาวะฮีโมโกลบินเอช และ ฮีโมโกลบิน CS12 แต่เนื่องจากการ
ศึกษานี้ พบภาวะฮีโมโกลบินเอช และ ฮีโมโกลบิน CS จ�ำนวนน้อย 
จึงท�ำให้ไม่พบความสัมพันธ์ระหว่างความผิดปกติของฮีโมโกลบิน 
กับภาวะตัวเหลืองหลังคลอด จุดเด่นของการศึกษานี้คือ เป็นการ 

ยืนยันว่าการน�ำ NBS Hb typing มาใช้ตรวจคัดกรองในทารกแรก
เกิดสามารถท�ำได้โดยไม่เพ่ิมความเสี่ยงให้แก่ทารกเพราะใช้เลือดที่
เหลือจากการคัดกรองภาวะ hypothyroid มาตรวจ และการตรวจ 
NBS Hb typing นี้ได้ท�ำการศึกษาแล้วว่ามีความเชื่อถือได้และการ
ศึกษานี้ได้น�ำ NBS Hb typing มาท�ำในโรงพยาบาลชุมชนเป็นครั้ง
แรกจะเป็นการน�ำร่องในการตรวจ NBS Hb typing ในโรงพยาบาล 
ชุมชนอื่นๆ ต่อไปในอนาคต 

ข้อจ�ำกัดของการศึกษาน้ีคือการไม่ได้ตรวจวิเคราะห์ DNA 
ซึ่งเป็น gold standard ของการตรวจภาวะธาลัสซีเมีย อย่างไร
ก็ตามมีการศึกษาในโรงเรียนแพทย์แล้วว่าการตรวจ NBS Hb 
typing เทียบกับการตรวจวิเคราะห์ DNA พบว่าการตรวจ NBS 
Hb typing มคีวามไวและความจ�ำเพาะค่อนข้างด ีจงึน่าจะสามารถ 
น�ำมาใช้เป็นการตรวจคัดกรองเบ้ืองต้นได้ ปัญหาและอุปสรรค 
เนือ่งจากเป็นโครงการน�ำร่อง ท�ำให้มกีารจดัเกบ็ข้อมลูในระบบงาน
ของโรงพยาบาลล่าช้า ประกอบกบัผูป้กครองของทารกเป็นแรงงาน
ก่อสร้าง มีการย้ายถิ่น ท�ำให้ไม่สามารถติดตามมาตามแพทย์นัด 
ได้ แต่เนือ่งจาก ผลการตรวจ NBS Hb typing ไม่มภีาวะธาลสัซเีมีย 
ทีร่นุแรง จงึจดัเกบ็ไว้ในระบบฐานข้อมลูของโรงพยาบาล เมือ่ผูป่้วย
มารับบริการที่โรงพยาบาล ก็จะให้ตรวจกับกุมารแพทย์เพื่อด�ำเนิน
การดูแลตามความเหมาะสมต่อไป 

สรุป 
การตรวจคัดกรองอุบัติการณ์ของภาวะธาลัสซีเมียและ

ภาวะฮีโมโกลบินผิดปกติในทารกแรกเกิดที่ตรวจคัดกรองด้วยวิธี 
isoelectric focusing (IEF) สามารถท�ำได้ในโรงพยาบาลขนาด
เล็ก แต่ไม่พบความสัมพันธ์ระหว่างภาวะตัวเหลืองและความ 
ผิดปกติของฮีโมโกลบิน 

กิตติกรรมประกาศ 
ขอขอบคณุ ผูอ้�ำนวยการโรงพยาบาลบางบวัทอง นายแพทย์

ประพุทธ ลีลาพฤทธิ์ และเจ้าหน้าที่ห้องคลอดทุกท่าน ที่สนับสนุน 
การท�ำงานวิจัยในครั้งนี้ 
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