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ศิริญญา เพชรพิชัย อมรรัตน โพธิ์ตา และ ศราวุธ เงินจันทร         
ศูนยวิทยาศาสตรการแพทยที่ 3 นครสวรรค อำเภอเมือง นครสวรรค 60000

ประสิทธิผลการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียและ
ฮีโมโกลบินผิดปกติในเขตสุขภาพที่ 3

บทคัดยอ การตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติที่มีประสิทธิผล มีความสําคัญตอความสําเร็จในการปองกัน
โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง การศึกษานี้มีวัตถุประสงคเพื่อเปรียบเทียบประสิทธิผลการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียและ
ฮีโมโกลบินผิดปกติกับผลการตรวจยืนยัน โดยรวบรวมผลการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียของหญิงตั้งครรภและสามี (คูเสี่ยง) 
จากโรงพยาบาลในพ้ืนทีเ่ขตสุขภาพที ่3 ทีส่งตรวจหาชนดิและปรมิาณความผดิปกติของฮโีมโกลบนิ (Hb typing) และตรวจหาความ
ผดิปกตขิองยนีท่ีเปนสาเหตขุองโรคระดบัดเีอน็เอ ณ ศนูยวทิยาศาสตรการแพทยที ่3 นครสวรรค ระหวาง 1 ตลุาคม พ.ศ. 2563
ถึง 31 ธันวาคม พ.ศ. 2565 จํานวน 3,176 ตัวอยาง จากการศึกษาพบรูปแบบการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบิน
ผดิปกต ิ5 รปูแบบ โดยม ี3 รปูแบบ คอื (MCV/MCH) + DCIP, OF+ DCIP และ [OF/(MCV/MCH)] + DCIP ทีค่รอบคลมุ
การตรวจคดักรอง β-thalassemia, α-thalassemia 1 และ Hb E ทีพ่บบอยในประชากรไทย และมภีาพรวมความสอดคลอง
ระหวางผลการตรวจคัดกรองกับผลการตรวจยืนยันที่รอยละ 68.15 โดยการตรวจคัดกรองดวยวิธี (MCV/MCH) + DCIP
มีความสอดคลองสูงสุด ที่รอยละ 71.65 การตรวจคัดกรอง Hb E ดวยวิธี DCIP มีคาความไว และคาความจําเพาะ
ที่รอยละ 87.33 และ 91.41 ตามลําดับ อยางไรก็ตามการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียยังมีโอกาสพัฒนาใหมีประสิทธิผลเพิ่มขึ้น
ทัง้ดานการนาํเทคโนโลยใีหมมาชวยในการตรวจคดักรองและการควบคมุคณุภาพทีเ่หมาะสม รวมกบัการใหความรูกบับุคลากร
ทางหองปฏิบัติการอยางตอเนื่อง เพื่อใหผลการตรวจคัดกรองมีความแมนยํา นาเชื่อถือ จึงสามารถสนับสนุนการลดจํานวน
ผูปวยโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงรายใหมได

คําสําคัญ:  ประสิทธิผลการตรวจคัดกรอง, ธาลัสซีเมีย, ฮีโมโกลบินผิดปกติ, คูเสี่ยง
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บทนํา

โรคธาลัสซีเมียเปนโรคโลหิตจางทางพันธุกรรม

ที่ เกิดจากความผิดปกติของยีนที่ควบคุมการสราง

สายโกลบิน ซึ่งเปนสวนประกอบสำคัญของฮีโมโกลบิน

ในเม็ดเลือดแดง ผูที่มียีนโรคธาลัสซีเมียมีทั้งผูที่เปนโรค

และไมเปนโรค ผูท่ีเปนโรคจะมีอาการโลหิตจางเรื้อรัง

ซึ่งมีความรุนแรงแตกตางกัน ตั้งแตมีอาการโลหิตจาง

เลก็นอย โลหติจางมาก ไปจนถงึอาการรนุแรงและเสยีชวีติ

ตั้ งแตอยู ในครรภมารดาหรือหลั งคลอดไมนาน

ความรุนแรงของโรคข้ึนกับชนิดของยีนผิดปกติที่ไดรับ

ถายทอดมาจากพอแม สวนผูที่ไมเปนโรคหรือเรียก

อีกอยางหนึ่งวาเปนพาหะของโรค จะมีสุขภาพรางกาย

แขง็แรง เชนเดยีวกับคนปกตท่ัิวไป แตมียนีโรคธาลัสซเีมยี

แฝงอยูในรางกาย(1) ในประเทศไทยพบวาประชากร

รอยละ 30 - 40 เปนพาหะของโรคธาลัสซีเมีย และ

รอยละ 1 เปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง(2) ทำใหแตละป

มีผูปวยโรคธาลัสซีเมียรายใหม ไมต่ำกวา 10,000 ราย 

จากสถติจิำนวนประชากรไทยป 2560 มีประชากรทัง้หมด 

65 ลานคน ความชุก α-thalassemia 1 trait รอยละ 

20 - 30, β-thalassemia trait รอยละ 3 - 9 และ 

Hb E รอยละ 10 - 53 โดยมีประชากรประมาณ 1 แสนคน

เปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง(3) 

ประเทศไทยมุงควบคมุและปองกนัโรคธาลสัซเีมยี

ชนิดรุนแรง 3 ชนิด คือ homozygous β-thalassemia 

β-thalassemia/Hb E และ Hb Bart’s hydrops 

fetalis อยางตอเนื่อง โดยมีแนวทางดำเนินการที่สำคัญ 

คือ การรักษาผูปวยที่มีอยูใหดีที่สุดและปองกันการเกิด

ผูปวยรายใหม(4,5) โดยการปองกันอาศัยการตรวจทาง

หองปฏบิตักิารสามระดบั โดยระดบัที ่1 เปนการตรวจเลอืด

คัดกรองคูเสี่ยง เพ่ือหาผูท่ีเปนพาหะหรือผูปวยดวยวิธี

การตรวจทางหองปฏิบัติการที่มีคาใชจายไมสูงมากแตมี

ความไวในการคนหา เพื่อประเมินความเสี่ยงตอการให

กำเนดิบตุรเปนโรคธาลัสซีเมียชนดิรนุแรง 3 ชนิด หากพบ

คูเสี่ยงจึงสงตรวจในระดับที่ 2 เพื่อหาชนิดและปริมาณ

ฮีโมโกลบิน (hemoglobin typing: Hb typing)

ซึง่สามารถวนิจิฉยัโรคธาลสัซเีมยีทีไ่มซบัซอนแตพบบอย

ในประเทศไทยไดเกือบทุกชนิด และสงตรวจในระดับ

ที่ 3 ที่เปนการตรวจวินิจฉัยความผิดปกติทางพันธุกรรม

ในกรณีที่เส่ียงตอการกำเนิดบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรง เพื่อใหทราบความผิดปกติของยีนที่เปนสาเหตุ

ของ α-thalassemia 1 และ/หรอืชนดิของการกลายพนัธุ

ของ β-thalassemia

การตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบิน

ผดิปกต ิม ี2 สวน  คอื 1) การตรวจคดักรอง α-thalasse-

mia 1 และ β-thalassemia สามารถทำได 2 วิธี ไดแก 

วิธี erythrocyte osmotic fragility test (OF) เปน

การทดสอบความทนของเมด็เลอืดแดงในนำ้เกลอืเจอืจาง

ที่ความเขมขน รอยละ 0.36 - 0.45 ซึ่งเม็ดเลือดแดงของ

คนปกตจิะแตกหมด สวนเมด็เลอืดแดงของผูทีเ่ปนพาหะ

และผูปวยโรคธาลสัซเีมยีจะมคีวามทนในนำ้เกลอืเจอืจาง

ดังกลาว วิธีการตรวจ OF สามารถเกิดผลบวกลวงไดใน

ภาวะอื่น เชน ภาวะโลหิตจางจากการขาดธาตุเหล็ก หรือ

เปน target cell เชน ผูปวยโรคตับ(6) วิธี complete 

blood count (CBC) เปนการตรวจคนหาลกัษณะสำคญั

ของผูที่เปนพาหะและผูปวยธาลัสซีเมีย ซึ่งมีลักษณะ

เม็ดเลอืดแดงแบบ microcytic hypochromic ทำใหคา

mean corpuscular volume (MCV) และ mean 

corpuscular hemoglobin (MCH) ต่ำกวาคาปกติ 

คือ MCV นอยกวา 80 fl และ MCH นอยกวา 27 pg

วิธีนี้สามารถตรวจไดในหองปฏิบัติการโรงพยาบาล

ทกุแหง(7) สวนการตรวจคดักรอง Hb E ทำได 2 วธิ ีไดแก 

วิธี dichlorophenol indophenol precipitation test 

(DCIP) ซึ่งมีหลักการในการตรวจหา unstable Hb E

ทีเ่กิดจากกรดอะมโินในตำแหนงที ่26 ของสายเบตาโกลบนิ

เปลีย่นจากกรดกลตูามกิ (glutamic: GLU) ไปเปนไลซนี

(lysine: LYS) ทำใหโครงสรางที่จุดสัมผัสระหวาง

สายโกลบิน α1 และ β1 เกิดความไมเสถียร เมื่ออยูใน

สารละลาย DCIP และถูกออกซิไดซใหกลายเปนโกลบิน

สายเดี่ยวที่มี free sulfhydryl group (-SH) ทำให

เกิดการตกตะกอนไดงายและเร็วกวาปกติ(6) และวิธี 

hemoglobin E screening ใชหลกัการ micro-column 

chromatography ที่บรรจุ diethylaminoethyl 

(DEAE) sephadex ในภาวะที่เปนดาง pH 8.2 Hb 

E จะถูกแยกจากฮีโมโกลบินชนิดอื่น ผูที่มีความผิดปกติ

ในสาย Hb E เชน Hb E trait และ homozygous Hb 

E มีสัดสวนของ Hb E สูงเกิน รอยละ 10 จึงสามารถ
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มองเหน็สแีดงของฮโีมโกลบนิไดดวยตาเปลา วิธกีารตรวจ

คัดกรองทั้ง 2 วิธี ไมสามารถแยก phenotype ของความ

ผิดปกติชนิด Hb E คือ Hb E trait และ homozygous 

Hb E ออกจากกันได(8)

จากผลการประเมินโครงการปองกันและควบคุม

โรคโลหิตจางธาลัสซีเมียในหญิงตั้งครรภ โดยโครงการ

ประเมินเทคโนโลยีและนโยบายดานสุขภาพ (Health 

Intervention and Technology Assessment 

Program: HITAP)(9) ในป พ.ศ. 2562 พบความชุกของ

โรคโลหิตจางธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงเพิ่มขึ้นจาก 14 ราย

ตอ 1 แสนประชากร ในป พ.ศ. 2555 เปน 23 รายตอ 1 แสน

ประชากรในป พ.ศ. 2560 และจากการดำเนินงานตรวจ

วินิจฉัยยืนยันโรคธาลัสซีเมียดวยการตรวจ Hb typing 

และการตรวจ α-thalassemia 1 ของหองปฏิบัติการ

ตรวจวินิจฉัยและยืนยันความผิดปกติของฮีโมลโกลบิน 

ศูนยวิทยาศาสตรการแพทยที่ 3 นครสวรรค (ศวก. ที่ 3

นครสวรรค) ระหวาง 1 ตุลาคม พ.ศ. 2563 ถึง 31 

ธันวาคม พ.ศ. 2565 พบวาผลการตรวจยืนยันทั้ง 2 วิธี

ดังกลาวมีผลตรวจบางสวนไมสอดคลองกับผลการตรวจ

คัดกรองธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติ การวิจัยมี

วตัถปุระสงคเพือ่ศกึษาประสิทธผิลของการตรวจคัดกรอง

ธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติทางหองปฏิบัติการ

ของโรงพยาบาล ในพืน้ทีเ่ขตสขุภาพที ่3 เมือ่สงสยัคูเสีย่ง

โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง สงตรวจยืนยัน Hb typing 

และ DNA analysis กบั ศวก. ที ่3 นครสวรรค เพือ่ประเมนิ

และคัดเลือกวิธีการตรวจคัดกรองท่ีเหมาะสมในการ

ควบคุม ปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงในพื้นที่ ซึ่ง

ใชเปนแนวทางในการพัฒนาระบบการตรวจคัดกรอง

ในพื้นที่ใหมีประสิทธิผลดีขึ้นตอไป

วัสดุและวิธีการ

กลุมตัวอยางที่ใชในการศึกษา

การศึกษานี้ เปนการศึกษาขอมูลยอนหลั ง

(retrospective study) โดยรวบรวมขอมูลผลการตรวจ

ทางหองปฏิบัติการจากกลุมตัวอยางคูเสี่ยง ที่สงตรวจ

หาชนิดและปริมาณความผิดปกติของฮีโมโกลบิน

(Hb typing) ณ หองปฏิบัติการตรวจวินิจฉัยและยืนยัน

ความผิดปกติของโรคธาลัสซีเมีย ศวก. ที่ 3 นครสวรรค 

ระหวางวันที่ 1 ตุลาคม พ.ศ. 2563 ถึง 31 ธันวาคม 

พ.ศ. 2565 จำนวน 3,176 ตัวอยาง เปนตัวอยางสงตรวจ

จากโรงพยาบาลในสังกัดกระทรวงสาธารณสุข 30 แหง 

เปนโรงพยาบาลประจำจังหวัด จำนวน 4 แหง และ

โรงพยาบาลประจำอำเภอ จำนวน 26 แหง จากพื้นที่

จังหวัดกำแพงเพชร นครสวรรค อุทัยธานี พิจิตร และ

ชัยนาท จำนวน 1,224, 932, 505, 387 และ 128

ตามลำดับ

เกณฑในการคัดเลือกกลุมตัวอยางเข ารวม

โครงการ (inclusion-criteria) ประกอบดวย ขอมูล

คูเสี่ยงที่มีการบันทึกขอมูล อายุ จังหวัด ผลการตรวจคัด

กรอง ไดแก OF, MCV, MCH และ DCIP ผลการ

ตรวจ Hb typing หรือผลการตรวจยืนยันความผิดปกติ

ของยีนที่เปนสาเหตุของ α-thalassemia 1 และ/หรือ 

β-thalassemia

วิธีการศึกษา

รวบรวมขอมูลผลการตรวจคัดกรองและตรวจ

ยืนยันธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติ โดยบันทึก

ขอมูลในโปรแกรม excel การตรวจทางหองปฏิบัติการ

เริ่มจากสถานบริการเก็บตัวอยางเลือดของคูเสี่ยง เพื่อ

ตรวจคัดกรองและประเมินความเสี่ยงในการมีบุตรเปน

โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ตามแนวทางในคูมือแนว

ปฏิบัติในการตรวจทางหองปฏิบัติการ เพื่อสนับสนุน

การควบคุมและปองกันโรคธาลัสซีเมีย กรมวิทยาศาสตร

การแพทย กระทรวงสาธารณสุข(5) หากพบคู เสี่ยง

สถานบริการจะรวบรวมตัวอยางเลือด พรอมขอมูล

การตรวจคดักรองของคูเสีย่ง นำสง ศวก. ที ่3 นครสวรรค 

เพ่ือตรวจยืนยันโดยการตรวจ Hb typing ดวยวิธี 

capillary electrophoresis (CE) เครื่องตรวจ

วิเคราะหรุน Sebia capilarys 2 fiex piercing (Sebia

Cap2, Sebia incorporation, Lisses, France) 

และตรวจวินิจฉัยความผิดปกติของยีนท่ีเปนสาเหต ุ

α-thalassemia 1 ใชวธิ ีrelative quantitative PCR

ดวยชุดน้ำยา DMSc α-thalassemia 1 (ยีนเอ็กซ

เซลเลนซ จำกัด, กรุงเทพ, ประเทศไทย) ในกรณีท่ี

ตองตรวจยืนยันความผิดปกติของยีนที่ เปนสาเหตุ

ของ β-thalassemia ใชการสงตรวจตอที่สถาบันวิจัย

วิทยาศาสตรสาธารณสุข กรมวิทยาศาสตรการแพทย ซึ่ง
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ใชวิธี DNA sequencing โดยชุดน้ำยา NucleoSEQ 

(Macherey-nagel GmbH & Co.KG incorporation, 

Hilden, Germany) ดวยเครือ่งตรวจวิเคราะหอตัโนมตัิ 

จากนั้นใชโปรแกรมสำเร็จรูปในการอานและวิเคราะหผล 

การควบคุมคุณภาพตรวจทางหองปฏิบัติการ

โรงพยาบาล (รพ.) ที่เปดใหบริการตรวจความ

ผิดปกติของโรคธาลัสซีเมียทางหองปฏิบัติการ ในพื้นที่

เขตสุขภาพที่ 3 ในการศึกษาน้ีมีโรงพยาบาลท่ีเขารวม

ทัง้หมด 30 แหง ม ี11 แหง ผานการรบัรองระบบคณุภาพ

ตามมาตรฐานงานเทคนิคการแพทย (รอยละ 36.67) 

และ 19 แหง อยูระหวางการขอรับรองระบบคุณภาพ

โรงพยาบาลทัง้ 30 แหง มีการควบคมุคณุภาพจากองคกร

ภายนอก โดยผานการทดสอบความชำนาญตามมาตรฐาน

ในรายการทดสอบ CBC (การตรวจ MCV และ MCH) 

โดย รพ. จำนวน 7 แหง มีการเปรียบเทียบผลระหวาง

หองปฏิบัติการ ในรายการทดสอบ OF และ DCIP และ

รพ. 23 แหง เขารวมการทดสอบความชำนาญจากองคกร

ภายนอก ในรายการทดสอบ DCIP โดยมีผลการประเมนิ

ป พ.ศ. 2564, 2565 และ 2566 ผานเกณฑการประเมินที่

รอยละ 92.97, 89.72 และ 80.00 ตามลำดับ 

การตรวจหาชนิดและปริมาณฮีโมโกลบินผิดปกติ 

ดวยวิธี Hb typing ของ ศวก. ที่ 3 นครสวรรค ไดผาน

การรับรองตามมาตรฐาน ISO 15189:2012 ประเทศไทย 

และไดผานการประเมินการทดสอบความชำนาญการ

ตรวจทางหองปฏิบัติการ เพื่อการวินิจฉัยธาลัสซีเมีย

และฮีโมโกลบินผิดปกติที่พบบอยในประเทศไทย

อยางตอเนื่องตั้งแตป พ.ศ. 2562 จากศูนยวิจัยและ

พัฒนาการตรวจวนิจิฉัยทางหองปฏบิตักิารทางการแพทย

(ศวป.) คณะเทคนิคการแพทย มหาวิทยาลัยขอนแกน

การตรวจความผิดปกติของยีนที่ เปนสาเหตุของ 

α-thalassemia 1 และ β-thalassemia ไดผาน

การรับรองมาตรฐาน ISO 15189:2012 ประเทศไทย 

และผานการประเมินการทดสอบความชำนาญการตรวจ

ทางหองปฏิบัติการดานการวินิจฉัย α-thalassemia 1 

ชนิด SEA และ ชนิด THAI โดยสถาบนัวิจัยวิทยาศาสตร

สาธารณสุข กรมวิทยาศาสตรการแพทย อยางตอเนื่อง

ตั้งแตป พ.ศ. 2563

การวิเคราะหขอมูลทางสถิติ

ใชโปรแกรม excel ในการวเิคราะหขอมลู ประเมิน

ประสิทธิผลการตรวจคัดกรอง Hb E ไดแก ประเมินคา

ความไว (sensitivity) ความจำเพาะ (specificity) คา

การทำนายผลบวก (positive predictive value: PPV) 

คาการทำนายผลลบ (negative predictive value: 

NPV) อัตราผลบวกลวง (false positive rate: FPR) 

อัตราผลลบลวง (false negative rate: FNR)(10) และ

ใชสถติเิชงิพรรณนา ไดแก รอยละ (%) คาเฉลีย่ (mean) 

สวนเบี่ยงเบนมาตรฐาน (standard deviation: SD) 

โดยวิเคราะหขอมูล ดังแสดงในภาพที่ 1

จริยธรรมการวิจัย

การศึกษานี้ผานการอนุมัติ โดยคณะกรรมการ

พิจารณาจริยธรรมการวิจัยในคน กรมวิทยาศาสตร

การแพทย กระทรวงสาธารณสุข หมายเลขอางอิงที่

สธ 0625/EC 243 ลงวันที่ 21 กุมภาพันธ พ.ศ. 2566

ผล

รูปแบบการตรวจคัดกรอง

ขอมูลยอนหลังตัวอยางผานการตรวจคัดกรอง

และประเมินความเสี่ยงโรคธาลัสซีเมียของคูเสี่ยง จาก

โรงพยาบาล 30 แหง จำนวน 3,176 ราย พบเปนกลุม

ตวัอยางเพศหญงิ ชวงอาย ุ25.00 ± 6.91 (12 - 48 ป)  และ

กลุมตวัอยางเพศชาย ชวงอาย ุ27.59 ± 8.02 (13 - 59 ป)

พบรปูแบบการตรวจคดักรอง 5 รปูแบบ พบความผดิปกติ

ของ Hb typing ที่รอยละ 31.43 - 66.67 ดังแสดงใน

ตารางที่ 1 โดยมี 3 รูปแบบ ที่ครอบคลุมความผิดปกติทั้ง 

3 ชนิด (α-thalassemia 1, β-thalassemia และ Hb 

E trait) คอื รปูแบบที ่1 [OF/(MCV/MCH)] + DCIP 

รูปแบบที่ 2 (MCV/MCH) + DCIP และรูปแบบที่ 3

OF + DCIP สวนอีก 2 รูปแบบ คือ รูปแบบที่ 4

OF/(MCV/MCH) และรปูแบบที ่5 MCV/MCH ไมมี

การตรวจคัดกรอง Hb E ดวยวิธี DCIP ซ่ึงพบใน

โรงพยาบาล จำนวน 13 แหง โดยรูปแบบการตรวจ

คัดกรองจากโรงพยาบาลเดียวกันมีความหลากหลาย

ขึ้นอยูกับผูปฏิบัติงาน 
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EDTA blood สงตรวจ Hb typing จำนวน 3,176 ราย
ที่ผานการตรวจคัดกรองตามแนวทาง

ประเมินรูปแบบการตรวจคัดกรอง
จำนวน 3,176 ราย

คัดกรองครอบคลุมความผิดปกติ
ทั้ง 3 ชนิด จำนวน 3,089 ราย

ตัวอยาง A2A with or without 
α-thalassemia 1 จำนวน 533 ราย 
ไดรับการคัดออกจากการประเมินนี้

ประเมินประสิทธิผลการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียและ
ความผิดปกติของฮีโมโกลบินรวมกับการตรวจยืนยัน

จำนวน 2,556 ราย

ประเมินความสอดคลองของผลการตรวจคัดกรองกับผลการตรวจยืนยัน

[OF/(MCV/MCH)] +DCIP
 จำนวน 385 ราย

ประเมินความสอดคลองของ
ผลการตรวจคัดกรอง ดวย 

OF +DCIP กับผลการตรวจยืนยัน

(MCV/MCH) +DCIP
 จำนวน 2,166 ราย

OF +DCIP
 จำนวน 5 ราย

ประเมินประสิทธิผลการตรวจคัดกรอง
ความผิดปกติของฮีโมโกลบินอี 

จำนวน 3,089 ราย

คัดกรองไมครอบคลุมความผิดปกติ
ทั้ง 3 ชนิด จำนวน 87 ราย

ภาพที่ 1 รูปแบบการคัดกรองธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติกับผลการตรวจยืนยันดวย Hb typing และ

 DNA analysis

ตารางที่ 1 จำนวนตัวอยางแยกตามรูปแบบการตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียและผลการตรวจฮีโมโกลบิน (n = 3,176)

ลำดับที่
รูปแบบการตรวจ

คัดกรอง
จำนวน รพ.

(แหง)
ตัวอยางตรวจ 

n (%)

Hb typing

abnormal Hb typing
n (%)

1
2
3
4
5

[OF/(MCV/MCH)] + DCIP
(MCV/MCH) + DCIP
OF + DCIP
OF/(MCV/MCH)
MCV/MCH

8
29
2
1
12

427 (13.44)
2,656 (83.62)

6 (0.19)
14 (0.44)
73 (2.30)

288 (53.40)
1,668 (62.80)

4 (66.67)
3 (31.43)
38 (52.05)

รวม 52* 3,176 1,941 (61.11)

หมายเหตุ: * โรงพยาบาลทั้งหมด 30 แหง มีรูปแบบการตรวจคัดกรองที่หลากหลายขึ้นอยูกับผูปฏิบัติงาน
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ประสิทธิผลการตรวจคัดกรองธาลัสซี เมียและ

ฮีโมโกลบินผิดปกติ 

วิเคราะหผลการตรวจตัวอยางที่มีรูปแบบการ

คัดกรองครอบคลุมความผิดปกติทั้ง 3 ชนิด และมีผล

การตรวจยืนยัน Hb typing, α-thalassemia 1 trait 

และ β-thalassemia จำนวน 2,556 ตัวอยาง แบงเปน

รูปแบบที่ 1 [OF/(MCV/MCH)]  + DCIP จำนวน

385 รายรูปแบบที่ 2 (MCV/MCH) + DCIP จำนวน 

2,166 รายและรูปแบบที่ 3 OF + DCIP จำนวน 5 ราย 

เพ่ือประเมนิประสทิธผิลการตรวจคดักรองโรคธาลสัซเีมยี

และฮีโมโกลบินผิดปกติ ดังนี้ 

ความสอดคลองกันของผลการตรวจคัดกรองกับผล

การตรวจยืนยัน

การตรวจคัดกรองจากทั้ง 3 รูปแบบ ใหผลการ

ตรวจสอดคลองกับผลการตรวจยืนยัน จำนวน 1,742 

ตัวอยาง (รอยละ 68.15) ดังแสดงในตารางที่ 2 โดย

รูปแบบที่ 1, 2 และ 3 มีความสอดคลองที่รอยละ 48.56, 

71.65 และ 60.00 ตามลำดับ ผลการตรวจคัดกรองที่ไม

สอดคลองกันแสดงดวย a-f ในตารางที่ 2 โดยตัวอยาง 

EFA จำนวน 1 ตัวอยาง พบเปน false negative ใน

การตรวจคัดกรองดวยวิธี (MCV/MCH) มีคา MCV 

เทากับ 83.20 fl และ MCH เทากับ 27.50 fl และมีผล

การตรวจคัดกรอง DCIP positive เมื่อตรวจยืนยันดวย 

Hb typing มีคา Hb A เทากับ 56.7%, Hb A2 เทากับ 

3.3%, Hb E เทากบั 17.5% และ Hb F เทากบั 22.5%   

ประสิทธิผลการตรวจคัดกรอง Hb E ดวยวิธี DCIP 

ในภาพรวมของท้ัง 3 รูปแบบ พบวาการตรวจ

คัดกรอง Hb E ดวยวิธี DCIP มีคาความไว คาความ

จำเพาะ คาผลลบลวงและคาผลบวกลวง ทีร่อยละ 87.33, 

91.41, 12.67 และ 8.59 ตามลำดับ พบผลลบลวง รวม 

207 ตัวอยาง (c ในตารางที่ 2) พบสูงสุด 3 อันดับแรก

ในกลุม Hb E trait, CS EA, Homozygous

Hb E จำนวน 190, 6 และ 5 ตัวอยาง ตามลำดับ และ

พบผลบวกลวง รวม 125 ตัวอยาง (f ในตารางที่ 2 

และเปนกลุม Normal Hb typing (A2A with or 

without α-thalassemia 1) จำนวน 55 ตัวอยาง) 

พบสูงสุด 3 อันดับแรกในกลุม Normal Hb typing, 

β-thalassemia trait และ CS A2A จำนวน 33, 12

และ 11 ตัวอยาง ตามลำดับ ดังแสดงในตารางที่ 2

การตรวจ DCIP ผิดปกติมีโอกาสพบความผิดปกติ

ของ Hb E เมื่อตรวจดวยวิธี Hb typing มากกวา

ถึง 73.35 เทา (odds ratio เทากับ 73.35, 95% CI 

58.03 - 92.72) ดังแสดงในตารางที่ 3

เปรียบเทียบประสิทธิผลการตรวจคัดกรองดวยวิธี 

OF + DCIP กับผลการตรวจยืนยัน

เนื่องจากการตรวจคัดกรองดวยวิธี OF+ DCIP

ในรูปแบบที่ 3 มีการสงตรวจยืนยันเพียง 5 ตัวอยาง และ

พบฮโีมโกลบนิผดิปกต ิ4 ตวัอยาง ซึง่จำนวนตวัอยางนอย

เชนนีอ้าจเกิดความคาดเคลือ่นในการประเมินประสทิธผิล 

จึงใชกลุมตัวอยางที่ตรวจคัดกรองในรูปแบบที่ 1 ที่มีการ

ตรวจครบทั้ง [OF/(MCV/MCH)] + DCIP จำนวน 

385 ตวัอยาง มาวเิคราะหเฉพาะผลการตรวจคัดกรองดวย

วธิ ีOF+ DCIP พบความผดิปกตสิมัพนัธกบัผลการตรวจ

ยนืยนั 198 ตวัอยาง (รอยละ 51.43) ดงัแสดงในตารางที ่4

โดยพบผลลบลวง (a-c ในตารางที ่4) จำนวน 23 ตวัอยาง 

ในตัวอยาง Hb E trait, β-thalassemia trait และ 

EE/EF จำนวน 20, 2 และ 1 ราย ตามลำดับ 
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ตารางที่ 3 การประเมินประสิทธิผลการตรวจคัดกรองดวยวิธี DCIP กับความผิดปกติของฮีโมโกลบินใน

 สายฮีโมโกลบินอี

ผลการตรวจคัดกรอง
Hb typing

Hb E non Hb E total

Positive (n = 1,552)
Negative (n = 1,537)

1,427
207

125
1,330

1,552
1,537

Total (n = 3,089) 1,634 1,455 3,089

  D
C

IP

หมายเหตุ:  Hb E หมายถึง ความผิดปกติของฮีโมโกลบินในสายฮีโมโกลบินอี 
 non Hb E หมายถึง ฮีโมโกลบินชนิดอื่นๆ ที่ไมเกี่ยวของกับสาย Hb E 

ตารางที่ 4 การตรวจคัดกรองตามแนวทางรวมกับผลการตรวจยืนยันของคูเสี่ยงจากกลุมขอมูลผลการตรวจ 

 [OF/(MCV/MCH)] + DCIP จำนวน 385 ราย

ผลการตรวจยืนยัน 
(Hb typing and DNA analysis)

OF/DCIP
ผลของหญิงตั้งครรภ/สามี

-/- -/+ +/- +/+

Normal Hb typing (A2A without α-thalassemia 1)
A2A with α-thalassemia 1 trait
A2FA
Abnormal Hb
β-thalassemia trait
CS A2A
Hb H disease
CS EA Bart's 
CS EA 
EE/EF
EFA
Hb E trait
Hb E trait with α-thalassemia 1
Homozygous Hb E
Homozygous Hb E with α-thalassemia 1

12
0
0
0
2a

4
0
0
0

1a, c

0
20c

0
0
0

4f

0
0
0
0
0
0
0
1
0
0
17
0
0
0

119d

21
1
0
11
13
7
0
1c

0
0

31c

3c

0
0

1d, f

0
1
2
2f

3f

0
1
4
2
1
69
8
22
1

Total
จำนวนผลการตรวจคัดกรองที่สอดคลองกับผลตรวจยืนยัน (%)

39 22 207 117

198 (51.43%)

หมายเหตุ: a-f แสดงถึง ความไมสอดคลองของผลการตรวจคัดกรองและตรวจยืนยัน รวมทั้งหมด 187 ราย คิดเปนรอยละ 48.57
 a = false negative ในการตรวจคัดกรองดวยวิธี OF d = false positive ในการตรวจคัดกรองดวยวิธี OF
 b = false negative ในการตรวจคัดกรองดวยวิธี (MCV/MCH)       e = false positive ในการตรวจคัดกรองดวยวิธี
 c = false negative ในการตรวจคัดกรองดวยวิธี DCIP  (MCV/MCH)  
    f = false positive ในการตรวจคัดกรองดวยวิธี DCIP
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วิจารณ

รูปแบบการตรวจคัดกรองโรคธาลัสซีเมียและ

ฮีโมโกลบินผิดปกตใินพ้ืนทีเ่ขตสขุภาพที ่3 มคีวามหลากหลาย

มีรูปแบบการตรวจคัดกรองไมเปนไปตามแนวทางการ

ควบคุมและปองกันโรคธาลัสซีเมียท่ีรอยละ 2.74 จาก

การไมตรวจคัดกรอง Hb E ดวยวิธี DCIP ทำให

ไมครอบคลุมความผิดปกติทั้ง 3 ชนิด ที่เปนสาเหตุของ

การใหกำเนิดบุตรโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ซึ่งเกิดจาก

ความเขาใจที่คลาดเคลื่อนในเรื่องแนวทางการตรวจ

คัดกรองของบุคลากร สงผลใหการปฏิบัติงานดานการ

ตรวจคัดกรองและการประเมินความเสี่ยงไมเปนไปตาม

แนวทางการควบคุมและปองกันโรคธาลัสซีเมีย(3,5,7) 

เปนสวนหนึ่งที่สะทอนถึงประสิทธิผลการตรวจคัดกรอง

ที่ไมเปนไปตามมาตรฐาน และอาจทำใหผูรับบริการที่มี

ความเสีย่งในการใหกำเนดิบตุรทีเ่ปนโรคธาลสัซเีมยีชนดิ

รุนแรงไมไดเขาสูกระบวนการควบคุมและปองกันโรค

อยางเหมาะสม ดงัน้ันหนวยงานทีด่แูลในพืน้ท่ีควรจดัการ

อบรมทบทวนความรูความเขาใจเรื่องการใชแนวทาง

การตรวจคัดกรองธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติ

อยางเหมาะสม พรอมทั้งทบทวนความรูดานการประเมิน

ความเสี่ยงการเกิดโรคธาลัสซีเมียในพ้ืนท่ี เพื่อเพิ่ม

ประสิทธผิลการตรวจคดักรองธาลสัซเีมียและฮโีมโกลบนิ

ผิดปกติในพื้นที่ตอไป

การประเมินประสิทธิผลการตรวจคัดกรองตาม

แนวทางรวมกับผลการตรวจยืนยันของคูเส่ียง ในพื้นที่ 

จำนวน 2,556 ราย พบรูปแบบการตรวจคัดกรองที่มีการ

ใชสูงสุด คือ (MCV/MCH) + DCIP ที่รอยละ 84.74

มีความสอดคลองกับผลการตรวจยืนยัน 71.65 

ความผิดปกติชนิด EFA และ A2A with rare 

abnormal Hb ซึ่งผลการตรวจยืนยันของ A2A 

with rare abnormal Hb จำนวน 1 ราย พบเปน

β-thalassemia heterozygous codon 121 

(GAA>>TAA) หรือ Hb D-Punjab โดยพบวา Hb 

D-Punjab มี MCV และ MCH อยูในชวงเดียวกับ

คนปกติ จึงพบเปนผลลบจากการตรวจคัดกรองดวยวิธี 

MCV และ MCH ได สอดคลองกับผลการศึกษาของ

รัชนี ทองออน และคณะ(11) ในหญิงตั้งครรภที่มารับ

บริการฝากครรภ ณ โรงพยาบาลยะลา พบวาพาหะของ 

Hb D-Punjab มีคาทางโลหิตวิทยาอยูในชวงเดียวกับ

คนปกติ เนื่องจากกรดอะมิโนตำแหนงโคดอนที่ 121 

เปลี่ยนจากกรดกลูตามิก (glutamic acid: Glu) เปน

กลูตามีน (glutamin: Gin) ไมมีผลตอปริมาณและ

การทำหนาที่ของฮีโมโกลบิน นอกจากนี้ยังสอดคลองกับ

การศึกษาของกิตติ ตอจรัส(12) พบวา Hb D-Punjab มี

คา MCV ในชวง 72 - 97 fl และ MCH ในชวง 24 - 31 fl 

การพบความไมสัมพันธกันของผลการตรวจ

คัดกรองความผิดปกติของ Hb E ดวยวิธี DCIP โดย

พบผลลบลวงสูงถึงรอยละ 12.67 ในกลุม Hb E trait, 

CS EA, homozygous Hb E, EE/EF, EF, CS EA 

Bart's และ EA Bart's disease ซึ่งกลุมดังกลาวไม

ควรตรวจพบผลลบลวง โดยเฉพาะความผิดปกติชนิด 

homozygous Hb E และการตรวจคัดกรองดวยวิธี 

DCIP พบผลบวกลวง รอยละ 8.59 ในกลุม normal 

Hb typing, β-thalassemia trait และ CS A2A 

การตรวจพบความผิดปกติของ Hb E ดวยวิธี DCIP 

พบความผิดปกติถึง 73.35 เทา (odds ratio เทากับ 

73.35, 95% CI 58.03 - 92.72) ยังคงมีประสิทธิผล

เพยีงพอ สอดคลองกับการศกึษาของอรพรรณ อัศวกลุ(13) 

ศึกษาการตรวจคัดกรองพาหะธาลัสซีเมียชนิด Hb E 

ในโรงพยาบาลมหาราชนครราชสีมา พบวาการตรวจ

คัดกรองความผิดปกติ Hb E ดวยวิธี DCIP เปน

วิธีที่ดีที่สุด โดยมีคาความไว คาความจำเพาะ คาผล

บวกลวง และคาผลลบลวง ที่รอยละ 91.4, 83.6, 16.4 

และ 20.00 ตามลำดับ ควรพัฒนาแนวทางตรวจติดตาม

คุณภาพการตรวจคัดกรองพาหะและโรคธาลัสซีเมียใน

หองปฏิบัติการทางการแพทย เชน การทำ internal 

quality control (IQC) ของรายการทดสอบ DCIP 

เพื่อลดการเกิดผลบวกลวงและลบลวงจากการตรวจคัด

กรองดังกลาว 

การตรวจคัดกรอง ดวย OF + DCIP จำนวน 385 

ตัวอยาง พบความสอดคลองของผลการตรวจคัดกรอง

กับผลการตรวจยืนยัน รอยละ 51.43 และพบผลลบลวง 

รอยละ 5.97 ในกลุม Hb E trait, β-thalassemia 

trait และ EE/EF จำนวน 20, 2 และ 1 ราย ตามลำดับ 

เปรียบเทียบกับการตรวจคัดกรองดวยวิธี (MCV/

MCH) + DCIP จำนวน 2,166 ตัวอยาง ที่พบความ

ผิดปกติสัมพันธกับผลการตรวจยืนยัน รอยละ 71.56
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และพบผลลบลวงจากการตรวจคัดกรอง เพี ย ง

1 ตัวอยาง คือ CSA2A และมีการสงตัวอยาง Normal

จำนวน 1 ตัวอยาง เพื่อตรวจยืนยัน โดยทั้ง 2 ตัวอยาง

มีคา MCV และ MCH สูงกวาคา cut off ที่กำหนด

และคูเส่ียงมีผลการตรวจคัดกรอง (MCV/MCH)

+ DCIP ผิดปกติทั้งหมด จึงมีความเสี่ยงที่จะตรวจ

พบความผิดปกติของพาหะธาลัสซีเมียทั้ง 3 ชนิด

ดังนั้นหนวยบริการจึงสงตรวจยืนยัน เพื่อปองกันผล

ลบลวงจากการตรวจคัดกรองดวย MCV/MCH จาก

การศึกษานี้พบการตรวจคัดกรองดวยวิธี (MCV/

MCH) + DCIP เปนวิธีการตรวจคัดกรองท่ีดีที่สุด 

สอดคลองกับการศึกษาของรัตนา สินธุภัค และคณะ(14) 

พบวาการตรวจคัดกรองดวยวิธี MCV + DCIP เปนวิธี

การตรวจคัดกรองที่ดีท่ีสุด และสอดคลองกับการศึกษา

ของ Tongsong T และคณะ(15) ศึกษาการตรวจคัดกรอง

ดวยวธิ ี(MCV/MCH) + CMU-E screen พบวารปูแบบ

การตรวจคัดกรองดังกลาวมีประสิทธิผลเพียงพอสำหรับ

การตรวจคัดกรองพาหะธาลัสซีเมีย 

การเปรยีบเทียบคาเฉลีย่ของการตรวจ MCV และ 

MCH ของกลุมตวัอยางจากการศกึษาในครัง้น้ีกบัคาเฉลีย่

ที่มีรายงานกอนหนา พบวาคาเฉลี่ยของกลุมปกติ, 

α-thalassemia 1 trait, β-thalassemia trait และ 

Hb E trait จากการศึกษานี้มีคาต่ำกวาคาอางอิงเดิม

อยางมีนัยสำคัญทางสถิติ ที่ p-value < 0.001 ยกเวนคา

MCH ของกลุม β-thalassemia trait สอดคลอง

กับการศึกษาของยุพิน โจแปง และคณะ(16) พบวาคา

MCV และ MCH ของกลุม Normal Hb typing,

α-thalassemia 1 trait, β-thalassemia trait 

และ Hb E trait มีคาต่ำกวาคาอางอิงท่ีใชอยูใน

ปจจุบัน เนื่องจากการตรวจคัดกรองดวยวิธี MCV และ

วิธี MCH ในปจจุบันเปนการตรวจวิเคราะหดวยเครื่อง

ตรวจวิเคราะหโลหิตอัตโนมัติ (automatic analyzer) 

จึงตองมีการสอบเทียบและควบคุมคุณภาพการตรวจ

วิเคราะหในชวงเวลาท่ีเหมาะสม พรอมท้ังการประเมิน

คุณภาพการตรวจวิเคราะหจากองคกรภายนอกอยาง

ตอ เนื่ อง  เพื่ อใหทราบถึ งการเปลี่ ยนแปลงหรือ

ความผิดปกติที่ เกิดขึ้นระหวางการตรวจวิ เคราะห 

และสามารถลดผลลบลวงและบวกลวงที่ เกิดขึ้นใน

กระบวนการตรวจคัดกรองได

สรุป

การประเมินประสิทธิผลการตรวจคัดกรอง

โรคธาลัสซีเมียในพื้นที่เขตสุขภาพที่ 3 พบรูปแบบ

การตรวจคัดกรองที่หลากหลาย และมีประสิทธิผลการ

ตรวจคัดกรองที่แตกตางกัน โดยมีความสอดคลองของ

ผลการตรวจคัดกรองกับผลการตรวจยืนยันในภาพรวม

ที่รอยละ 68.15 โดยการตรวจคัดกรองดวยวิธี (MCV/

MCH) + DCIP เปนวธิทีีด่ทีีส่ดุ มรีอยละความสอดคลอง

ที่ 71.65 เมื่อประเมินการตรวจคัดกรอง Hb E ดวยวิธี 

DCIP พบคาความไว คาความจำเพาะ และอตัราการเกดิ

ผลลบลวง ทีร่อยละ 87.33, 91.41 และ 12.67 ตามลำดบั 

กิตติกรรมประกาศ

ขอบคณุผูอำนวยการศนูยวทิยาศาสตรการแพทยท่ี  3

นครสวรรค ทีใ่หคำแนะนำปรกึษาตลอดจนปรบัปรงุแกไข

ขอบกพรองตาง ๆ ระหวางการดำเนินการเปนอยางดี 

และขอขอบคุณ ภก.ดร.ณัฐพร คลายคลึง และคุณอนุกูล 

บุญคง เปนอยางสูงที่ใหความชวยเหลือ แนะนำตลอด

การดำเนินงานจนทำใหงานวิจัยฉบับนี้สำเร็จลุลวงไป

ดวยดี 
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Eff ectiveness of Screening for Thalassemia
and Abnormal Hemoglobin in Health Region 3

ABSTRACT  The eff ectiveness of screening methods for thalassemia and abnormal hemoglobin is crucial
for the successful prevention severe thalassemia. This study aimed to compare the eff ectiveness of 
thalassemia and abnormal hemoglobin screening methods with confi rmatory test results. The data were 
collected from screening tests performed in pregnant women and their husbands (at-risk couples) in 
hospitals within the Health Region 3 area. They were sent to test for types and quantities of hemoglobin 
abnormalities (Hb typing) and detect gene abnormalities at DNA level from October 1, 2020 to December 31, 
2022 at the Regional Medical Sciences Center 3, Nakhon Sawan province, as a total of 3,176 samples. The 
study showed fi ve screening patterns  for thalassemia and abnormal hemoglobin, with 3 patterns ((MCV/
MCH) + DCIP, OF + DCIP and [OF/(MCV/MCH)] + DCIP)) covering the screening of β-thalassemia, 
α-thalassemia 1 and Hb E, which were commonly found in Thai population. The overall concordance 
between the screening results and the confi rmatory tests was 68.15%. The screening pattern (MCV/
MCH) + DCIP revealed the highest concordance at 71.65%. The DCIP method for screening Hb E showed 
the sensitivity at 87.33% and the specifi city at 91.41%. However, it is potential to improve the eff ectiveness
of thalassemia screening by integrating new technologies and implementing proper quality control. 
Additionally, continuous education for laboratory personnel is essential to ensure accurate and reliable 
screening results. These improvements can support eff orts to reduce the number of new cases of severe 
thalassemia. 
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