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บทคัดย่อ  โรคเบตาธาลัสซีเมียเป็นโรคถ่ายทอดทางพันธุกรรมที่มีความชุกสูงในประชากรไทย การศึกษานี้รวบรวมข้อมูล 

ผลการตรวจวินิจฉัยยีนเบตาธาลัสซีเมียระดับโมเลกุล ย้อนหลัง 8 ปี ต้ังแต่ พ.ศ. 2557-2564 ของห้องปฏิบัติการเทคนิค 

การแพทย์ โรงพยาบาลมหาวิทยาลัยอุบลราชธานี ซ่ึงเป็นศูนย์ตรวจของรัฐแห่งเดียวที่ให้บริการตรวจวินิจฉัยเบตาธาลัสซีเมีย 

ระดับโมเลกุลในเขตสุขภาพที่ 10 เพื่อศึกษาความชุกและชนิดการกลายพันธุ์ของยีนเบตาธาลัสซีเมีย ผลการศึกษากลุ่มตัวอย่าง 

ส่งตรวจจากหญิงตั้งครรภ์และสามีที่เป็นคู่เส่ียงในการให้กำ�เนิดบุตรเป็นโรคเบตาธาลัสซีเมีย จากการตรวจคัดกรองทั้งหมด 

1,248 คู่ พบเป็นกลุ่มเสี่ยงจริง จำ�นวน 1,203 คู่  ให้ผลตรวจการกลายพันธุ์ยีนเบตาธาลัสซีเมียเป็นบวก จำ�นวน 483 คู่ โดย

ชนดิการกลายพนัธุข์องยนีเบตาธาลัสซเีมยีทีพ่บมากทีส่ดุ คอื Nucleotide-28 (A-G) ทีร่อ้ยละ 30.7 รองลงมา คอื CD41/42 

(-TTCT) ที่ร้อยละ 28.5 และ CD17 (A-T) ที่ร้อยละ 14.6 โดยเป็นคู่เสี่ยงที่มีโอกาสให้กำ�เนิดบุตรเป็นโรคเบตาธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรง จำ�นวน 254 คู่ (ร้อยละ 52.6) ข้อผิดพลาดในการส่งตัวอย่างต่อเพื่อตรวจวินิจฉัยเบตาธาลัสซีเมียระดับโมเลกุล 

โดยไม่จำ�เป็น จำ�นวน 45 คู่ ส่วนใหญ่ร้อยละ 93.3 (42 คู่) เกิดจากผลตรวจวิเคราะห์ฮีโมโกลบินได้ปริมาณ Hb A2 สูงปลอม 

การศึกษานี้วิเคราะห์ผลการตรวจที่รวบรวมจากศูนย์บริการเพียงแห่งเดียว ซ่ึงมีโรงพยาบาลบางแห่งส่งตรวจศูนย์บริการอื่น 

การรวบรวมข้อมูลจากหลายศูนย์บริการจะทำ�ให้ได้ข้อมูลที่สะท้อนความจริงเกี่ยวกับสถานการณ์ความชุกและชนิด 

การกลายพันธุ์ของยีนเบตาธาลัสซีเมียในพื้นที่ภาคตะวันออกเฉียงเหนือตอนล่างได้ดียิ่งขึ้น  

คำ�สำ�คัญ: เบตาธาลัสซีเมีย, คู่เสี่ยง, เขตสุขภาพที่ 10
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การกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียในคู่่�สามีี-ภรรยาที่่�เสี่่�ยง 	 ชาคริิต เชาวฤทธิ์์� และคณะ

บทนํา

โรคโลหิิตจางธาลััสซีีเมีียเป็็นปััญหาทางสุุขภาพ 

สัังคมและเศรษฐกิิจที่่�สำคััญของประเทศไทย กระทรวง

สาธารณสุุขได้้จััดตั้้� งโครงการควบคุุมและป้้องกััน 

ธาลััสซีีเมีียขึ้้�นเมื่่�อปีี พ.ศ. 2536(1) โดยกำหนดให้้มีี 

การตรวจทางห้อ้งปฏิบิัตัิกิารเพื่่�อการคัดักรองและวินิิจิฉัยั 

ธาลััสซีีเมีีย ซึ่่�งเป็็นขั้้�นตอนสำคััญในกระบวนการควบคุุม 

และป้้องกัันโรคโลหิิตจางธาลััสซีีเมีียชนิิดรุุนแรง 3 ชนิิด 

ได้แ้ก่ ่ชนิิดโฮโมไซกััส อัลัฟา-ธาลััสซีเีมียี 1 (homozygous 

alpha-thalassemia-1) ชนิิดโฮโมไซกัสั เบตาธาลัสัซีีเมีีย 

(homozygous beta-thalassemia) และชนิิดเบตา

ธาลััสซีีเมีีย/ฮีีโมโกลบิินอีี (beta-thalassemia/

Hb E)(2) ประเทศไทยมีีความพยายามในการเพิ่่�ม

ประสิิทธิิภาพการควบคุุมและป้้องกัันธาลััสซีี เมีีย 

โดยเพิ่่�มศููนย์์รัับบริิการตรวจวิินิิจฉััยธาลััสซีีเมีียใน

แต่่ละเขตสุุขภาพ จากการทบทวนวรรณกรรม พบว่่ามีี

รายงานเกี่่�ยวกัับความชุุกและชนิิดการกลายพัันธุ์์�ของยีีน 

เบตาธาลััสซีีเมีียในเขตสุุขภาพที่่� 10 ไม่่มาก โดยในปีี 

พ.ศ. 2560 ชลัันดา ลาวิิลาศ และคณะ(3) ได้้รายงาน 

ความชุุกของเบตาธาลััสซีีเมีียในคู่่�สมรสที่่�มีการส่่งตััวอย่่าง

เลืือด เพื่่�อตรวจวิิเคราะห์์ที่่�ศูนย์์บริิการในเขตสุุขภาพที่่� 

10 พบการกลายพันัธุ์์�ยีนีเบตาธาลัสัซีีเมีียชนิดิ CD41/42 

(-TTCT) มากที่่�สุดุ คล้้ายกับัการศึึกษาก่่อนหน้า้ในพื้้�นที่่�

ภาคตะวัันออกเฉียีงเหนือื จากรายงานในประเทศไทยของ 

สุพุรรณ ฟู่่�เจริญิ และคณะ(4) มูลูนิธิิโิรคโลหิิตจางธาลัสัซีเีมียี 

แห่่งประเทศไทย(5) และสุุภาวดีี แย้้มศรีี และคณะ(6)

ที่่�พบเบตาธาลัสัซีเีมียีชนิดิ CD41/42 (-TTCT) มากที่่�สุดุ 

การศึึกษาของชลัันดา ลาวิิลาศ และคณะ เป็็นการรวบรวม 

ข้้อมููลย้้อนหลััง 3 ปีี (2557−2559) และการศึึกษา 

อื่่�นๆ ได้้ผ่่านมาเป็็นระยะเวลานานแล้้ว ในขณะที่่� 

ห้อ้งปฏิบิัตัิกิารเทคนิคิการแพทย์ ์โรงพยาบาลมหาวิทิยาลัยั 

อุุบลราชธานีี เป็็นห้้องปฏิิบััติิการรััฐแห่่งเดีียวในเขต 

สุุขภาพที่่� 10 ที่่�ให้้บริิการตรวจวิิเคราะห์์ความผิิดปกติิ 

ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีีย(7) เปิิดบริิการเป็็นเวลา 8 ปีี 

มีีจำนวนตััวอย่่างเข้้ารัับบริิการเพิ่่�มขึ้้�น จากประสบการณ์์ 

ในงานตรวจประจำวัันตรวจพบยีีนเบตาธาลััสซีีเมีีย 

กลายพัันธุ์์�ที่่�หลากหลาย รวมทั้้�งพบยีีนเบตาธาลััสซีีเมีีย 

กลายพัันธุ์์�ชนิิดใหม่่ที่่�รายงานเป็็นครั้้�งแรกจากผู้้�ป่่วย 

ในเขตสุุขภาพที่่� 10 การศึึกษานี้้� มีีวััตถุุประสงค์์เพื่่�อ

ศึึกษาความชุุกและชนิิดการกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตา

ธาลััสซีีเมีียในสามีี-ภรรยาคู่่�เสี่่�ยงในเขตสุุขภาพที่่� 10 

จากตััวอย่่างเลืือดถููกส่่งตรวจที่่�ห้องปฏิิบััติิการเทคนิิค

การแพทย์์ โรงพยาบาลมหาวิิทยาลััยอุุบลราชธานีี โดย

รวบรวมข้้อมููลย้้อนหลััง 8 ปีี เพื่่�อวิิเคราะห์์และสรุุปผล

การตรวจวิินิิจฉััยการกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีีย 

ในคู่่�สามีี-ภรรยาคู่่�เสี่่�ยงโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย ตั้้�งแต่่เดืือน

มกราคม พ.ศ. 2557 ถึึง เดืือนธัันวาคม พ.ศ. 2564 เพื่่�อ

ให้้ได้้ข้้อมููลที่่�สมบููรณ์์และเป็็นปััจจุุบัันยิ่่�งขึ้้�น เป็็นข้้อมููล

ให้้ห้้องปฏิิบััติิการนำไปใช้้ออกแบบวิิธีีการตรวจวิินิิจฉััย

การกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียได้้อย่่างเหมาะสม

และครอบคลุุม รวมทั้้�งแพทย์์และพยาบาลสามารถนำ

ข้อ้มูลูไปใช้้ในการให้ค้ำปรึกึษาทางพันัธุกุรรมที่่�เหมาะสม 

ซึ่่�งเป็็นประโยชน์์ต่่อประชาชนในการควบคุุมป้้องกััน 

โรคธาลััสซีีเมีียของเขตสุุขภาพที่่� 10 และประเทศต่่อไป

วัสดุและวิธีการ

กลุ่่�มตััวอย่่าง

การศึึกษานี้้�เป็็น retrospective descriptive 

study ใช้้ผลการตรวจวิินิจิฉััยความผิิดปกติิของยีีนที่่�เป็็น

สาเหตุขุองโรคเบตาธาลัสัซีเีมียีของห้อ้งปฏิบิัตัิกิารเทคนิคิ

การแพทย์ ์โรงพยาบาลมหาวิทิยาลัยัอุบุลราชธานี ีย้อ้นหลังั 

8 ปีี ตั้้�งแต่่เดืือนมกราคม พ.ศ. 2557 ถึึงเดืือนธัันวาคม 

พ.ศ. 2564 โครงการวิิจััยนี้้�ผ่านการรัับรองจริิยธรรม

จากคณะกรรมการจริิยธรรมในมนุุษย์์ มหาวิิทยาลััย

อุบุลราชธานีี หมายเลขใบรัับรอง UBU-REC-175/2564 

อนุุมััติิเมื่่�อวัันที่่� 8 กุุมภาพัันธ์์ พ.ศ. 2565

กลุ่่�มตััวอย่่างเป็็นคู่่�สามีี-ภรรยา ที่่�เสี่่�ยงต่่อโรค 

เบตาธาลััสซีีเมีียในเขตสุุขภาพที่่� 10 ที่่�มีีผลการตรวจ        

คััดกรองทางห้้องปฏิิบััติิการ ได้้แก่่ one tube osmotic 

fragility test (OF test) และ dichlorophenol 

indophenol precipitation test (DCIP test) หรืือ 

mean corpuscular volume/mean corpuscular 

hemoglobin (MCV/MCH) และ DCIP test ที่่�เป็น็บวก 

ทั้้�งคู่่�มีโอกาสเสี่่�ยงในการให้้กำเนิดิบุตุรเป็น็โรคธาลัสัซีีเมียี 

ซึ่่�งมีีผลตรวจวิิเคราะห์์ชนิิดและปริิมาณฮีีโมโกลบิิน 

(Hb typing) ที่่�มีีโอกาสเสี่่�ยงในการให้้กำเนิิดบุุตร 

เป็็นโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย ตััวอย่่างเลืือดจากกลุ่่�มคู่่�เสี่่�ยง 
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Beta-Thalassemia Gene Mutations in At-Risk Couples 	 Chakrit Chawarit et al.

ได้้ถููกส่่งจากโรงพยาบาลที่่�อยู่่�ในเขตสุุขภาพที่่� 10 เพื่่�อ

รัับบริิการตรวจรายการ PCR for beta-thalassemia 

และการตรวจ δβ0-thalassemia PCR ด้้วยเทคนิิค 

allele-specific PCR และ gap-PCR รวมทั้้�งมีีตัวัอย่่าง

น้้ำคร่่ำก่่อนคลอดของหญิิงตั้้�งครรภ์์ที่่�มีผลการตรวจ 

เป็็นคู่่�เสี่่�ยงในการให้้กำเนิิดบุุตรเป็็นเบตาธาลััสซีีเมีีย

ชนิิดรุุนแรงระหว่่างปีี พ.ศ. 2560-2564 เพื่่�อวิินิิจฉััย 

การกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียของทารกในครรภ์์ 

วิิธีีการรวบรวมผลการตรวจวิิเคราะห์์

รวบรวมผลการตรวจวิิเคราะห์์ความผิิดปกติิ 

ของยีีนที่่�เป็็นสาเหตุุของโรคเบตาธาลััสซีีเมีียและข้้อมููล

ผู้้�รัับบริิการ ได้้แก่่ เพศและอายุุ จากสมุุดบัันทึึกรัับ 

การตรวจวิินิิจฉััยธาลััสซีีเมีียและระบบสารสนเทศของ 

ห้อ้งปฏิิบัตัิกิารเทคนิิคการแพทย์์ โรงพยาบาลมหาวิิทยาลััย 

อุุบลราชธานีี ตั้้�งแต่่เดืือนมกราคม พ.ศ. 2557 ถึึง 

เดืือนธัันวาคม พ.ศ. 2564 กำหนดรหััสผลของตััวอย่่าง 

ที่่�ส่งตรวจ บัันทึึกข้้อมููลลงในแบบบัันทึึกข้้อมููล และ 

คััดลอกข้้อมููลลงใน Microsoft Excel

การวิิเคราะห์์ข้้อมููล

วิเิคราะห์ข์้อ้มูลูตัวัอย่า่ง ได้แ้ก่ ่จำนวนตัวัอย่า่งของ 

คู่่�เสี่่�ยงที่่�ส่่งเข้้ามาตรวจวิินิิจฉััยโรคธาลััสซีีเมีียระดัับ

โมเลกุุล จำนวนข้้อผิิดพลาดที่่�เป็็นสาเหตุุของการส่่ง 

ตัวัอย่า่งให้ผ้ลคัดักรองบวกปลอมของตัวัอย่า่งที่่�ส่ง่เข้า้มา 

ตรวจวิิเคราะห์์ ความชุุกของตััวอย่่างคู่่�สามีี-ภรรยา 

ที่่�ให้้ผลบวกในการตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย 

ระดัับโมเลกุุล จำนวนของคู่่�เสี่่�ยงโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย 

ชนิิดรุุนแรงที่่�ส่่งตััวอย่่างตรวจวิิเคราะห์์ และจำนวนของ 

เบตาธาลััสซีีเมีียการกลายพัันธุ์์�แต่่ละชนิิดที่่�ตรวจพบ 

จากนั้้�นคำนวณเป็็นความชุุกรายงานในรููปแบบจำนวน

และร้้อยละ

ผล

ผลการวิเิคราะห์จ์ากงานบริกิารของห้อ้งปฏิบิัตัิกิาร

เทคนิิคการแพทย์์ โรงพยาบาลมหาวิิทยาลััยอุุบลราชธานีี 

ตั้้�งแต่่ปีี พ.ศ. 2557 - 2564 มีีตััวอย่่างเลืือดของ

คู่่�สามีี-ภรรยาคู่่�เสี่่�ยงจากผลการตรวจคััดกรองที่่�ส่ง 

ตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับโมเลกุุล จำนวน 

1,248 คู่่� ภรรยามีีค่่าเฉลี่่�ยอายุุ 27±7 ปีี (อายุุต่่ำสุุด 

13 ปีี, อายุุสููงสุุด 46 ปีี) สามีีมีีค่่าเฉลี่่�ยอายุุ 29±8 ปีี 

(อายุุต่่ำสุุด 15 ปีี, อายุุสููงสุุด 58 ปีี) จำนวนตััวอย่่าง (คู่่�) 

ที่่�ส่่งตรวจในแต่่ละปีี ดัังแสดงในภาพที่่� 1

ภาพที่่� 1 จำนวนตััวอย่่างเลืือดของคู่่�สามีี-ภรรยาคู่่�เสี่่�ยง ที่่�ส่่งตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับโมเลกุุล ระหว่่าง 

	ปี ี พ.ศ. 2557–2564 จำนวน 1,248 คู่่�

จำ
นว

น 
(คู่่�

)
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ผลการสำรวจข้้อผิิดพลาดในการส่่งสิ่่�งส่่งตรวจ 

เพื่่�อตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับโมเลกุุล พบ

ตัวัอย่่างที่่�ส่งตรวจโดยไม่่จำเป็็น จำนวน 45 คู่่� จากทั้้�งหมด 

1,248 คู่่� คิิดเป็็นร้้อยละ 3.6 โดยมีีสาเหตุุจากผลตรวจ 

วิิเคราะห์์ฮีีโมโกลบิินได้้ปริิมาณ Hb A2 สููงปลอม 42 คู่่�  

(ร้้อยละ 93.3) และเป็็นตััวอย่่างโรคฮีีโมโกลบิินเอช 3 คู่่� 

(ร้้อยละ 6.7) ดังันั้้�นเหลืือเป็็นตัวัอย่า่งคู่่�เสี่่�ยงต่่อโรคเบตา

ธาลััสซีีเมีีย 1,203 คู่่� มีีผลคััดกรองเป็็นผลบวกจริิง ที่่�มีี 

ความเสี่่�ยงในการให้้กำเนิิดบุุตรเป็็นโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย 

รุุนแรง ได้้แก่่ ชนิิด homozygous beta-thalassemia 

และชนิิด beta-thalassemia/Hb E ผลตรวจ 

วิิเคราะห์์ DNA เป็็นบวก จำนวน 483 คู่่� (ร้้อยละ 40.1) 

โดยเป็็นคู่่�เสี่่�ยงที่่�มีโีอกาสให้ก้ำเนิดิบุตุรเป็็นโรคธาลัสัซีเีมียี 

ชนิดิรุนุแรง  จำนวน 254 คู่่� (ร้อ้ยละ 52.6) มีกีารเจาะน้ำ้คร่ำ่ 

ก่่อนคลอด ซึ่่�งเปิิดให้้บริิการในปีี พ.ศ. 2560-2564 

เพื่่�อส่่งตรวจต่่อ จำนวน 72 ราย พบผลทารกในครรภ์์ 

เป็น็โรคธาลัสัซีเีมียีรุนุแรง จำนวน 21 ราย (ร้้อยละ 29.2) 

ขั้้�นตอนการตรวจ ดัังแสดงในภาพที่่� 2 

ภาพที่่� 2	ขั้้� นตอนการตรวจทางห้อ้งปฏิบิัตัิกิารเพื่่�อวิินิจิฉัยัโรคเบตาธาลัสัซีเีมียี จำนวนและความชุกุจากผลการศึกึษา

หมายเหตุุ :	 OF = One tube osmotic fragility test, DCIP = Dichlorophenol indophenol precipitation test, 
	 MCV/	MCH = Mean Corpuscular Volume/Mean Corpuscular Hemoglobin (MCH)
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Beta-Thalassemia Gene Mutations in At-Risk Couples 	 Chakrit Chawarit et al.

ผลการวิิเคราะห์์ความชุุกของคู่่�สามีี-ภรรยา ที่่�ให้้

ผลบวกในการตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับ

โมเลกุุล แบ่่งตามอำเภอในแต่่ละจัังหวััดที่่�อยู่่�ในเขต

สุุขภาพที่่� 10 ประกอบด้้วย 5 จัังหวััด ได้้แก่่ อุุบลราชธานีี 

ศรีีสะเกษ ยโสธร อำนาจเจริิญ และมุุกดาหาร จำนวนคู่่�

เสี่่�ยงทั้้�งหมดที่่�ส่่งตััวอย่่างตรวจวิิเคราะห์์ จำนวนคู่่�เสี่่�ยง

ที่่�ให้้ผลบวก และความชุุกในแต่่ละอำเภอ ดัังแสดงใน

ตารางที่่� 1

ตารางที่่� 1	 ความชุกุของตัวัอย่า่งของคู่่�สามี-ีภรรยา ที่่�ให้ผ้ลบวกในการตรวจวินิิจิฉัยัโรคเบตาธาลัสัซีเีมียีระดับัโมเลกุลุ  

	 แบ่่งตามอำเภอในแต่่ละจัังหวััดที่่�อยู่่�ในเขตสุุขภาพที่่� 10 

จัังหวััด/อำเภอ จำนวนคู่่�เสี่่�ยงทั้้�งหมด จำนวนคู่่�เสี่่�ยงที่่�ให้้ผลบวก (%ความชุุก)

อุุบลราชธานีี

เขมราฐ

เขื่่�องใน

เดชอุุดม

โขงเจีียม

โพธิ์์�ไทร

กุุดข้้าวปุ้้�น

ดอนมดแดง

ตระการพืืชผล

ตาลสุุม

นาเยีีย

นาจะหลวย

นาตาล

น้้ำยืืน

บุุณฑริิก

พิิบููลมัังสาหาร

ม่่วงสามสิิบ

เมืืองอุุบลราชธานีี

วาริินชำราบ

ศรีีเมืืองใหม่่

สว่่างวีีระวงศ์์

สำโรง

สิิริินธร

ศรีีสะเกษ

กัันทรารมย์์

ขุุนหาญ

เบญจลัักษ์์

เมืืองจัันทร์์

โนนคููณ

45

38

73

26

22

12

5

38

9

5

3

2

25

25

49

29

116

41

31

14

29

26

29

71

12

3

15

24 (53.3)

21 (55.3)

28 (38.4)

4 (15.4)

10 (45.5)

3 (25)

1(20)

15 (39.5)

4 (44.4)

2 (40)

2 (66.7)

2 (100)

2 (8)

14 (56)

28 (57.1)

19 (65.5)

49 (42.3)

12 (29.3)

15 (48.4)

8 (57.1)

13 (44.8)

12 (46.2)

13 (44.8)

17 (23.9)

3 (25)

1 (33.3)

4 (26.7)
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ไพรบึึง

น้้ำเกลี้้�ยง

บึึงบููรพ์์

ปรางค์์กู่่�

พยุุห์์

ภููสิิงห์์

เมืืองศรีีสะเกษ

ยางชุุมน้้อย

ราษีีไศล

วัังหิิน

ศรีีรััตนะ

ศิิลาลาด

ยโสธร

กุุดชุุม

คำเขื่่�อนแก้้ว

เลิิงนกทา

ไทยเจริิญ

ทรายมููล

ป่่าติ้้�ว

มหาชนะชััย

เมืืองยโสธร

อำนาจเจริิญ

ชานุุมาน

ปทุุมราชวงศา

พนา

เมืืองอำนาจเจริิญ

ลืืออำนาจ

หััวตะพาน

มุุกดาหาร

คำชะอีี

ดอนตาล

เมืืองมุุกดาหาร

20

25

2

38

1

36

8

4

11

20

13

1

22

15

28

5

9

5

6

4

19

17

1

33

2

1

3

14

37

4 (20)

8 (32)

1 (50)

7 (18.4)

0 (0)

10 (27.8)

0 (0)

2 (50)

3 (27.3)

7 (35)

1 (7.7)

0 (0)

10 (45.5)

8 (53.3)

12 (42.9)

2 (40)

6 (66.7)

1 (20)

2 (33.3)

4 (100)

6 (31.6)

8 (47.1)

1 (100)

20 (60.6)

 1 (5)

1 (100)

1 (33.3)

1 (7.1)

17 (45.9)

รวม 1,248             483

ตารางที่่� 1	 ความชุกุของตัวัอย่า่งของคู่่�สามีี-ภรรยา ที่่�ให้้ผลบวกในการตรวจวิินิจิฉัยัโรคเบตาธาลัสัซีเีมียีระดับัโมเลกุุล  

	 แบ่่งตามอำเภอในแต่่ละจัังหวััดที่่�อยู่่�ในเขตสุุขภาพที่่� 10 (ต่่อ)

จัังหวััด/อำเภอ จำนวนคู่่�เสี่่�ยงทั้้�งหมด จำนวนคู่่�เสี่่�ยงที่่�ให้้ผลบวก (%ความชุุก)
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Beta-Thalassemia Gene Mutations in At-Risk Couples 	 Chakrit Chawarit et al.

ผลจากการตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับ

โมเลกุุลที่่�ให้้ผลเป็็นบวก จำนวน 483 คู่่� พบยีีนผิิดปกติิ 

ทั้้�งหมด 485 ราย ร่่วมกัับผู้้�ที่่�มี Hb E จำนวน 480 

ราย จำแนกชนิิดการกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีีย

ได้้ทั้้�งหมด 24 ชนิิด โดยพบ Uncharacterized Hb 

Varaint จำนวน 1 ราย พบการกลายพัันธุ์์�ชนิิด NT-28 

(A-G) ซึ่่�งเป็็นการกลายพัันธุ์์�  β+-thalassemia 

มากที่่�สุุด จำนวน 149 ราย คิิดเป็็นร้้อยละ 30.7 รองลงมา 

คืือ ชนิิด CD 41/42 (-TTCT) ซึ่่�งเป็็นการกลายพัันธุ์์� 

β0-thalassemia จำนวน 138 ราย คิิดเป็็นร้้อยละ 

28.5 และชนิิด CD 17 (A-T) ซึ่่�งเป็็นการกลายพัันธุ์์� 

β0-thalassemia จำนวน 71 ราย คิิดเป็็นร้้อยละ 14.6 

ตามลำดัับ การกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียชนิิด

อื่่�นๆ ที่่�ตรวจพบ ดัังแสดงในตารางที่่� 2

ตารางที่่� 2	 ชนิิดการกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียที่่�ตรวจพบ เปรีียบเทีียบกัับการศึึกษาก่่อนหน้้าที่่�มีรายงาน 

	 ในประเทศไทย (ข้้อมููลเฉพาะภาคตะวัันออกเฉีียงเหนืือ)

ชนิิดการกลายพัันธุ์์�
ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีีย

ชนิิด

จำนวนการกลายพัันธุ์์�ที่่�พบ (%)

การศึึกษานี้้�
สุุพรรณ ฟู่่�เจริิญ 

และคณะ(4)

มููลนิิธิิ
โรคโลหิิตจางธาลััสซีีเมีีย

แห่่งประเทศไทย(5)

สุุภาวดีี แย้้มศรีี
และคณะ(6)

NT-28 (A-G) β+ 149 (30.7) 2 (2.8) 1 (1.7) 151 (22.1)

CD 41/42 (-TTCT) β0 138 (28.5) 31 (43.7) 19 (31.6) 245 (35.9)

CD 17 (A-T) β0 71 (14.6) 14 (19.7) 13 (21.7) 167 (24.5)

δβ0-thalassemia
gene (12.6 kb del)

δβ0 37 (7.6) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

NT-31 (A-G) β+ 17 (3.5) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

CD 71/72 (+A) β0 15 (3.1) 2 (2.8) 8 (13.3) 29 (4.2)

Hb Tak β+ 11 (2.3) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

IVSI-1 (G-T) β0 10 (2.1) 1 (1.4) 1 (1.7) 18 (2.6)

3.4-kb deletion β0 5 (1.0) 0 (0) 0 (0) 5 (0.7)

CD 27 (+C) β0 5 (1.0) 0 (0) 0 (0) 1 (0.1)

Hb Dhonburi β+ 5 (1.0) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

Hb Malay β+ 4 (0.8) 3 (4.2) 0 (0) 1 (0.1)

CD 35 (C-A) β0 3 (0.6) 1 (1.4) 0 (0) 3 (0.4)

CD 26 (G-T) β0 2 (0.4) 0 (0) 9 (15) 4 (0.6)

* IVSII-654 (C-T) β+ 2 (0.4) 9 (12.8) 5 (8.3) 16 (2.3)

IVSI-5 (G-C) β+ 2 (0.4) 8 (11.2) 0 (0) 11 (1.6)

CD121 (-G) β0 1 (0.2) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

CD 95; (+A) β0 1 (0.2) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

Filipino deletion β0 1 (0.2) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

NT-90 (C-T) β+ 1 (0.2) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

CD 41 (-C) β+ 1 (0.2) 0 (0) 0 (0) 0 (0)
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จากการตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับ

โมเลกุุลที่่�ให้้ผลเป็็นบวก จำนวน 483 คู่่� สามารถแยก

จำนวนคู่่�เสี่่�ยงที่่�มีีโอกาสเสี่่�ยงให้้กำเนิิดบุุตรเป็็นโรค

เบตาธาลััสซีีเมีียชนิิดไม่่รุุนแรง จำนวน 230 คู่่� (ร้้อยละ 

47.5) มีีความเสี่่�ยงเป็็น β+/Hb E thalassemia 

จำนวน 190 คู่่� โดยเป็็นชนิิด NT-28 (A-G) ร่่วมกัับ 

Hb E มากที่่�สุุด จำนวน 147 คู่่� มีีความเสี่่�ยงเป็็น δβ0/

Hb E thalassemia จำนวน 37 คู่่� โดยทั้้�งหมดเป็็น

ชนิิด δβ0-thalassemia gene (12.6 kb del) ร่่วมกัับ 

Hb E มีคีวามเสี่่�ยงเป็็น β0/β+ thalassemia จำนวน 1 คู่่� 

โดยเป็็นชนิิด CD 41/42 (-TTCT) ร่่วมกัับ NT-28 

(A-G) และ Uncharacterized Hb Variant ร่่วม

กัับ Hb E 1 คู่่� ส่่วนจำนวนคู่่�เสี่่�ยงที่่�มีีโอกาสให้้กำเนิิด

บุุตรเป็็นโรคเบตาธาลััสซีีเมีียชนิิดรุุนแรง จำนวน 254 คู่่� 

(ร้อ้ยละ52.6) มีคีวามเสี่่�ยงเป็น็ β0/Hb E thalassemia 

จำนวน 251 คู่่� โดยเป็็นชนิิด CD 41/42 (-TTCT) 

ร่่วมกัับ Hb E มากที่่�สุุด จำนวน 135 คู่่� มีีความเสี่่�ยง

เป็็น β+/Hb E thalassemia ที่่�ก่่อให้้เกิิดอาการรุุนแรง 

จำนวน 2 คู่่� โดยเป็็นชนิิด IVSII-654 (C-T) ร่่วมกัับ 

Hb E และมีคีวามเสี่่�ยงเป็น็ β0/β0 thalassemia จำนวน 

1 คู่่� โดยเป็็นชนิิด homozygous CD 41/42 (-TTCT) 

ดัังแสดงในตารางที่่� 3

ชนิิดการกลายพัันธุ์์�
ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีีย

ชนิิด

จำนวนการกลายพัันธุ์์�ที่่�พบ (%)

การศึึกษานี้้�
สุุพรรณ ฟู่่�เจริิญ 

และคณะ(4)

มููลนิิธิิ
โรคโลหิิตจางธาลััสซีีเมีีย

แห่่งประเทศไทย(5)

สุุภาวดีี แย้้มศรีี
และคณะ(6)

Hb C β+ 1 (0.2) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

NT-50 (G-A) β+ 1 (0.2) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

NT-86 (C-G) β+ 1 (0.2) 0 (0) 0 (0) 0 (0)

Uncharacterized
Hb Varaint

~ 1 (0.2) 0 (0) 3 (5) 27 (4.0)

CD43 (G-T) β0 0 (0) 0 (0) 0 (0) 2 (0.3)

CD15 (-T) β0 0 (0) 0 (0) 0 (0) 1 (0.1)

NT-87 (C-A) β+ 0 (0) 0 (0) 0 (0) 2 (0.3)

รวม 485 71 60 683

ตารางที่่� 2	 ชนิิดการกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียที่่�ตรวจพบ เปรีียบเทีียบกัับการศึึกษาก่่อนหน้้าที่่�มีรายงาน 

	 ในประเทศไทย (ข้้อมููลเฉพาะภาคตะวัันออกเฉีียงเหนืือ) (ต่่อ)

* IVSII-654 (C-T) = β+ ชนิิดก่่อให้้เกิิดอาการรุุนแรง

ตารางที่่� 3	 จำนวนคู่่�สามีี-ภรรยาที่่�มีีโอกาสเสี่่�ยงให้้กำเนิิดบุุตรเป็็นโรคเบตาธาลััสซีีเมีียแต่่ละชนิิด ที่่�ให้้ผลตรวจ 

	วิ ินิิจฉััยยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียเป็็นบวก จำนวน 483 คู่่�

ชนิิดของโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย ความชุุก (%)

β0/Hb E Thalassemia (Major)                                                                    251 (52.0)

β+/Hb E Thalassemia (Intermedia)                                                            190 (39.3)

δβ0/Hb E Thalassemia (Intermedia)                                                      37 (7.7)

β+/Hb E Thalassemia (Major)                                                                    2 (0.4)
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Beta-Thalassemia Gene Mutations in At-Risk Couples 	 Chakrit Chawarit et al.

จากการศึึกษาพบการส่่งตรวจน้้ำคร่่ำเพื่่�อตรวจ

วินิิจิฉัยัก่อ่นคลอดที่่�ห้อ้งปฏิบัิัติกิารเปิดิให้้บริกิารในภายหลังั 

ระหว่่างปีี พ.ศ. 2560 - 2564 มีีตััวอย่่างน้้ำคร่่ำส่่งตรวจ 

จำนวน 72 ราย โดยเป็็นตััวอย่่างที่่�ส่่งต่่อเนื่่�องจาก 

คู่่�สามีี-ภรรยาที่่�มีีโอกาสเสี่่�ยงให้้กำเนิิดบุุตรเป็็นโรค

เบตาธาลััสซีีเมีียชนิิดรุุนแรง ผลพบว่่าทารกในครรภ์์เป็็น 

โรคธาลัสัซีเีมียีชนิดิรุนุแรง จำนวน 21 ราย (ร้อ้ยละ 29.2) 

โดยเป็็นชนิิด Hb E ร่่วมกัับ β0-thalassemia ชนิิด 

CD 41/42 (-TTCT) จำนวน 10 ราย, CD 17 (A-T) 

จำนวน 7 ราย และ β+-thalassemia ชนิิด IVSII-654 

(C-T) ซึ่่�งเป็็นชนิิดก่่อให้้เกิิดอาการรุุนแรง จำนวน 

1 ราย และ ทารกในครรภ์์ไม่่เป็็นโรคธาลััสซีีเมีียชนิิด

รุุนแรง จำนวน 51 ราย โดยเป็็นปกติิ จำนวน 12 ราย 

เป็็นพาหะ Hb E จำนวน 30 ราย และเป็็นพาหะ 

β0-thalassemia จำนวน 8 ราย และเป็็นพาหะ 

β+-thalassemia ชนิิดก่่อให้้ เกิิดอาการรุุนแรง    

จำนวน 1 ราย ดัังแสดงในตารางที่่� 4

ตารางที่่� 3	 จำนวนคู่่�สามีี-ภรรยาที่่�มีีโอกาสเสี่่�ยงให้้กำเนิิดบุุตรเป็็นโรคเบตาธาลััสซีีเมีียแต่่ละชนิิด ที่่�ให้้ผลตรวจ 

	วิ ินิิจฉััยยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียเป็็นบวก จำนวน 483 คู่่� (ต่่อ)

ชนิิดของโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย ความชุุก (%)

β0/β0 Thalassemia (Major)                                                                         1 (0.2)

β0/β+ Thalassemia                                                                                   1 (0.2)

Uncharacterized Hb Variant                                                                       1 (0.2)

รวม 483 (100)

ชนิิดของโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย ความชุุก (%)

Normal 12 (16.7)

Hb E carrier 30 (41.7)

β0-thalassemia carrier

	 CD 41/42 (-TTCT) 6 (8.3)

	 CD 17 (A-T) 2 (2.8)

β+-thalassemia carrier (ชนิิดก่่อให้้เกิิดอาการรุุนแรง)

         IVSII-654 (C-T) 1 (1.4)

β0/Hb E Thalassemia 

         CD 41/42 (-TTCT)/Hb E 10 (13.9)

         CD 17 (A-T) /Hb E 7 (9.7)

         CD 71/72 (+A) /Hb E 3 (4.2)

β+/Hb E Thalassemia (ชนิิดก่่อให้้เกิิดอาการรุุนแรง)

         IVSII-654 (C-T) /Hb E 1 (1.4)

รวม 72 (100)

ตารางที่่� 4	 การตรวจวิินิิจฉััยก่่อนคลอดจากตััวอย่่างน้้ำคร่่ำที่่�ส่่งตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับโมเลกุุล 

	 ระหว่่างปีี พ.ศ. 2560−2564  
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การกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียในคู่่�สามีี-ภรรยาที่่�เสี่่�ยง 	 ชาคริิต เชาวฤทธิ์์� และคณะ

วิจารณ์

เขตสุุขภาพที่่� 10 ภาคตะวัันออกเฉีียงเหนืือตอนล่่าง 

ประกอบด้้วย จัังหวััดอุุบลราชธานีี ศรีีสะเกษ ยโสธร 

อำนาจเจริิญ และมุุกดาหาร มีีศููนย์์รัับบริิการของรััฐ 

เพีียงแห่่งเดีียวที่่�เป็็นศููนย์์รัับบริิการตรวจวิินิิจฉััยโรค 

เบตาธาลััสซีเีมียีระดับัโมเลกุลุ คือื ห้อ้งปฏิบิัตัิกิารเทคนิคิ 

การแพทย์์ โรงพยาบาลมหาวิิทยาลััยอุุบลราชธานีี(7)  

ตลอดระยะเวลา 8 ปีี ที่่�เปิิดบริิการ รวมทั้้�งผลการบริิหาร 

จััดการเครืือข่่ ายธาลััสซีี เมีียและการรณรงค์์ของ 

ประเทศไทยและเขตสุุขภาพที่่� 10 เพื่่�อเพิ่่�มประสิิทธิิภาพ 

การตรวจหาคู่่�เสี่่�ยง พบว่่าจำนวนตััวอย่่างเลืือดของ 

คู่่�สามี-ีภรรยาคู่่�เสี่่�ยงที่่�ส่ง่ตรวจวินิิิจฉัยัโรคเบตาธาลัสัซีเีมียี 

ระดัับโมเลกุุลหลัังจากปีีแรกที่่�เปิิดให้้บริิการมีีจำนวน

มากกว่า่ 150 คู่่� หรืือ 300 ตัวัอย่า่งต่อ่ปี ีดังัแสดงในภาพที่่� 1 

ผลการสำรวจข้้อผิิดพลาดในการส่่งตััวอย่่างต่่อ

เพื่่�อตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับโมเลกุุล 

พบจำนวนตััวอย่่างที่่�ส่่งตรวจโดยไม่่จำเป็็น จำนวน 45 คู่่� 

จาก 1,248 คู่่� คิิดเป็็นร้้อยละ 3.6 ขณะที่่�ผลการศึึกษา

ของ สุุภาวดีี แย้้มศรีี และคณะ(6) พบร้้อยละ 11.8 โดย

มีีปััญหาในการส่่งต่่อตััวอย่่างที่่�ไม่่จำเป็็นคล้้ายๆ กััน 

คืือ ตััวอย่่างตรวจวิิเคราะห์์ฮีีโมโกลบิินได้้ปริิมาณ Hb 

A2 สููงปลอม ซึ่่�งตััวอย่่างที่่�ส่งตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการ

เพื่่�อตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับโมเลกุุล 

ได้้ผลเป็็นลบ เมื่่�อทวนสอบค่่าพารามิิเตอร์์ของเม็็ด

เลืือดแดง พบว่่าไม่่เข้้าข่่ายผู้้�ที่่�เป็็นโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย 

MCV/MCH ต่่ำ และค่่า Hb A2 สููง (Hb A2 มากกว่่า 

ร้อ้ยละ 3.5)(7)  จึงึทำการตรวจซ้้ำอีกีครั้้�ง พบมีีผล Hb A2 ≤ 

ร้้อยละ 3.5 ดัังนั้้�นการตรวจวิิเคราะห์์ชนิิดและปริิมาณ

ของฮีีโมโกลบิินจึึงต้้องมีีมาตรฐาน มีีการถ่่ายทอด

ความรู้้� การอบรมเจ้้าหน้้าที่่�ตรวจวิิเคราะห์์ และการ

ควบคุุมคุุณภาพทั้้�งภายในและภายนอกองค์์กร เพื่่�อ

ให้้ความถููกต้้องแม่่นยำในแต่่ละห้้องปฏิิบััติิการเป็็น 

มาตรฐานเดีียวกััน ซึ่่�งมีีความสำคััญในการลดจำนวน

ตััวอย่่างที่่�ส่่งผิิดพลาดหรืือไม่่จำเป็็นต้้องส่่งตรวจต่่อ 

ในระดัับโมเลกุุล การศึึกษานี้้�พบการส่่งตััวอย่่างที่่�เป็็น 

โรคฮีโีมโกลบินิเอช เพื่่�อตรวจวิินิจิฉััยโรคเบตาธาลััสซีเีมียี 

ระดับัโมเลกุลุ ซึ่่�งอาจเกิดิจาก human error โรงพยาบาล

ที่่�ส่่งตรวจควรตรวจสอบผลก่่อนส่่งตััวอย่่างตรวจ และ 

ห้้องปฏิิบััติิการควรตรวจสอบผลการตรวจก่่อนการตรวจ

ในระดัับโมเลกุุลอีีกครั้้�ง

ผลการจำแนกชนิิดการกลายพัันธุ์์� ของยีีน 

เบตาธาลััสซีีเมีีย พบว่่า Nucleotide-28 (A-G) เป็็น 

การกลายพัันธุ์์�ที่่�พบมากที่่�สุุด (ร้้อยละ 30.7) รอง

ลงมา คืือ CD 41/42 (-TTCT) และ CD 17 (A-T) 

(ร้้อยละ 28.5 และ 14.6 ตามลำดัับ) ซึ่่�งแตกต่่างจาก

การศึึกษาของภาคตะวัันออกเฉีียงเหนืือที่่�มีรายงาน 

ในประเทศไทยทั้้�งของ สุุพรรณ ฟู่่�เจริิญ และคณะ(4) 

มููลนิิธิิโรคโลหิิตจางธาลััสซีีเมีียแห่่งประเทศไทย(5) ที่่�

ไม่่มีีการตรวจตำแหน่่งการกลายพัันธุ์์�นี้้� จึึงไม่่พบการ

รายงาน หรืือการศึึกษาของสุุภาวดีี แย้้มศรีี และคณะ(6) 

ที่่�กลุ่่�มประชากรมีีความแตกต่่างกัันทั้้�ง 3 การศึึกษาพบ 

การกลายพันัธุ์์�ชนิดิ CD 41/42 (-TTCT) มากที่่�สุดุ (ร้อ้ยละ 

43.7, 31.6 และ 35.9 ตามลำดับั) เมื่่�อทำการเปรียีบเทียีบ 

กัับข้้อมููลที่่�มีรายงานจากภููมิิภาคอื่่�นในประเทศไทยของ 

มููลนิิธิิโรคโลหิิตจางธาลััสซีีเมีียแห่่งประเทศไทย(5) 

ภาคกลาง พบการกลายพัันธุ์์�ชนิดิ CD 41/42 (-TTCT), 

CD 17 (A-T) และ NT-28 (A-G) มากที่่�สุุด (ร้้อยละ 

36.3, 17.4 และ 14.5 ตามลำดัับ) ภาคใต้้ พบการ 

กลายพัันธุ์์�ชนิิด codon 26, CD 41/42 (-TTCT) และ 

IVSI-5 (G-C)  มากที่่�สุุด (ร้้อยละ 33.7, 15.1 และ 

13.6 ตามลำดัับ) และภาคเหนืือ พบชนิิดการกลายพัันธุ์์� 

ชนิิด CD 41/42 (-TTCT), CD 17 (A-T) และ  

IVSI-1 (G-T) มากที่่�สุุด (ร้้อยละ 49.5, 34.4 และ 

6.9 ตามลำดัับ) พบว่่าข้้อมููลของเขตสุุขภาพที่่� 10 พบ

ชนิิดการกลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียคล้้ายกัับ 

ภาคกลาง คืือ Nucleotide-28 (A-G), CD 41/42 

(-TTCT) และ CD 17 (A-T) แต่่ลำดัับที่่�พบอัันดัับ 1 

ไม่่เหมืือนกััน นอกจากนี้้�พบเดลตา-เบตาธาลััสซีีเมีีย 

ร้้อยละ 7.8 ดัังแสดงในตารางที่่� 2 เป็็นการยืืนยัันว่่า 

เดลตา-เบตาธาลััสซีีเมีียมีีจำนวนไม่่น้้อย และให้้ผล

การตรวจวิิ เคราะห์์ ฮีีโมโกลบิินคล้้ายคลึึงกัับเบตา

ธาลััสซีีเมีียจำเป็็นต้้องวิินิิจฉััยยืืนยัันแยกจากเบตา 

ธาลััสซีีเมีียโดยตรวจระดัับโมเลกุุล(8) จากตััวอย่่างที่่�

ให้้ผลตรวจวิินิิจฉััยยีีนเบตาธาลััสซีีเมีีย ระดัับโมเลกุุล 

เป็็นบวก จำนวน 483 คู่่� จำนวนคู่่�เสี่่�ยงที่่�มีีโอกาสเสี่่�ยง 

ให้้กำเนิิดบุุตรเป็็นโรคเบตาธาลััสซีีเมีียชนิิดรุุนแรง 
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ตามที่่�กระทรวงสาธารณสุุขไทย ควบคุุมและป้้องกััน

ทั้้�ง 2 โรค(2) อยู่่�ที่่�ร้้อยละ 52.5 โดยพบมากที่่�สุุด คืือ 

β0/Hb E thalassemia ร้้อยละ 51.9 ซึ่่�งคล้้ายกััน

กัับการศึึกษาของ สุุภาวดีี แย้้มศรีี และคณะ(6) ที่่�พบ 

β0/Hb E thalassemia มากที่่�สุด ร้้อยละ 66.0 

และคู่่�เสี่่�ยงที่่�มีโอกาสให้้กำเนิิดบุุตรเป็็นโรคเบตาธาลััส 

ซีีเมีียชนิิดไม่่รุุนแรง 47.5 ดัังแสดงในตารางที่่�  3 

พบว่่าคู่่�สามีี-ภรรยาที่่�มีีโอกาสให้้กำเนิิดบุุตรเป็็นโรค 

เบตาธาลััสซีีเมีียชนิิดรุุนแรงและไม่่รุุนแรงมีีสััดส่่วน

ประมาณครึ่่�งต่่อครึ่่�ง แสดงให้้เห็็นว่่าความจำเป็็นที่่�ต้อง

ทำหััตถการเพื่่�อตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับ

โมเลกุุลของทารกในครรภ์์ต่่อ เช่่น การเจาะน้้ำคร่่ำ เพื่่�อ

วิินิิจฉััยก่่อนคลอด (prenatal diagnostic) ลดลงตาม

ไปด้้วย 

จากการศึึกษาข้้อมููลการส่่งตรวจน้้ำคร่่ำเพื่่�อตรวจ

วิินิิจฉััยก่่อนคลอดที่่�ห้้องปฏิิบััติิการเปิิดให้้บริิการในปีี 

พ.ศ. 2560−2564 จากคู่่�เสี่่�ยงที่่�มีโีอกาสให้ก้ำเนิิดบุตุรเป็น็

โรคธาลัสัซีเีมียีชนิดิรุนุแรง จำนวน 171 คู่่� มีกีารส่่งตััวอย่า่ง

น้้ำคร่่ำ จำนวน 72 ราย คิิดเป็็นร้้อยละ 42.1 ของจำนวน

คู่่�เสี่่�ยงในระยะเวลาที่่�ทำการศึกึษา ผลพบว่า่ทารกในครรภ์์

เป็น็โรคธาลััสซีเีมียีรุนุแรง จำนวน 21 ราย โดยเป็็น β0/Hb 

E thalassemia จำนวน 20 ราย คิิดเป็็นร้้อยละ 27.8 

พบชนิิด CD 41/42 (-TTCT) ร่่วมกัับ Hb E มากที่่�สุุด 

จำนวน 10 ราย คิดิเป็น็ร้อ้ยละ 13.9 สอดคล้อ้งกับัผลการ

ตรวจยืืนยัันคู่่�เสี่่�ยงก่่อนหน้้าที่่�พบยีีน β0-thalassemia 

เป็็นชนิิด CD 41/42 (-TTCT) มากที่่�สุดและเป็็น 

β+/Hb E thalassemia ชนิิดก่่อให้้เกิิดอาการรุุนแรง 

จำนวน 1 ราย คิิดเป็็นร้้อยละ 1.4 ส่่วนทารกในครรภ์์ 

ที่่�ให้้ผลไม่่เป็็นโรคธาลััสซีีเมีียรุุนแรง จำนวน 51 ราย 

คิดิเป็็นร้้อยละ 70.8 ซึ่่�งมีีทั้้�งทารกที่่�มีผลปกติิ พาหะ Hb E  

พาหะ β0-thalassemia และพาหะ β+-thalassemia 

ชนิิดก่่อให้้เกิิดอาการรุุนแรง ซึ่่�งสามารถตั้้�งครรภ์์ได้้ตาม

ปกติิ ดัังแสดงตารางที่่� 4 โดยผลตรวจน้้ำคร่่ำเพื่่�อวิินิิจฉััย

ก่อ่นคลอดสอดคล้้องกัับผลตรวจยืืนยัันหญิิงตั้้�งครรภ์์และ

สามีคีู่่�เสี่่�ยงในขั้้�นตอนการตรวจวิเิคราะห์ก์่อ่นหน้า้ทั้้�งหมด 

ข้้อมููลจำนวนการตรวจวิินิิจฉััยก่่อนคลอดนี้้�อาจ

ไม่่สอดคล้้องกัับจำนวนคู่่�เสี่่�ยงที่่�ตรวจพบยีีนผิิดปกติิ

ทั้้�งหมด เนื่่�องจากห้้องปฏิิบััติกิารเปิิดให้บ้ริิการในภายหลััง 

โรงพยาบาลที่่�ส่่งตััวอย่่างหรืือคู่่�สามีี-ภรรยาคู่่�เสี่่�ยงนั้้�น 

อาจไปโรงพยาบาลหรืือศููนย์์นอกพื้้�นที่่�เขตสุุขภาพที่่� 10 

แต่่ข้้อมููลเหล่่านี้้�สะท้้อนให้้เห็็นถึึงประสิิทธิิภาพการ

ทำงาน การควบคุุมและป้้องกัันโรคเบตาธาลััสซีีเมีียของ 

ห้้องปฏิิบััติิการที่่�เปิิดให้้บริิการมาเป็็นระยะเวลา 8 ปีี  

ทั้้�งด้้านการให้้ความรู้้�แก่่นัักศึึกษา ประชาชน ผู้้�ป่่วย หรืือ

บุุคลการทางการแพทย์์ การตรวจหาผู้้�ป่่วยหรืือพาหะ 

การตรวจคััดกรอง การตรวจวิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีีย

จากสามีี-ภรรยาคู่่�เสี่่�ยงหรืือทารกในครรภ์์ รวมถึึงการ 

ให้้คำแนะนำทางพัันธุุกรรมต่่อแพทย์์ พยาบาลและ 

บุุคลากร ทางการแพทย์์ เป็็นประโยชน์์อย่่างยิ่่�งต่่อผู้้�ป่่วย 

และครอบครััว บุคุลากร และการสาธารณสุุข ของประเทศ

สรุป

การศึึกษาครั้้�งนี้้�ทำให้้ทราบความชุุกและชนิิดการ 

กลายพันัธุ์์�ของยีนีเบตาธาลัสัซีเีมียีในคู่่�สามี-ีภรรยาคู่่�เสี่่�ยง

ในเขตสุุขภาพที่่� 10 ที่่�ส่่งตััวอย่่างเลืือดเข้้ารัับการตรวจ 

วิินิิจฉััยโรคเบตาธาลััสซีีเมีียระดัับโมเลกุุล ซึ่่�งชนิิดการ 

กลายพัันธุ์์�ของยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียที่่�พบมากที่่�สุด คืือ 

Nucleotide-28 (A-G) แตกต่่างจากการศึึกษาที่่�ผ่านมา 

ที่่�มีีรายงานในประเทศไทยในภาคตะวัันออกเฉีียงเหนืือ 

พบ CD41/42 (-TTCT) มากที่่�สุดและสามารถ 

เปรีียบเทีียบความชุุกและชนิิดการกลายพัันธุ์์�ของยีีน 

เบตาธาลััสซีเีมียีกับัภูมูิภิาคอื่่�น ๆ  ของประเทศไทย ข้อ้มูลู

ที่่�ได้้ทำให้้ห้้องปฏิิบััติิการสามารถออกแบบวิิธีีการตรวจ

วิินิิจฉััยยีีนเบตาธาลััสซีีเมีียเบื้้�องต้้นได้้อย่่างเหมาะสม

และครอบคลุุม แพทย์์และพยาบาลสามารถนำข้้อมููล 

ไปใช้้ในการให้้คำปรึึกษาทางพัันธุุกรรมที่่�เหมาะสม 

ผลการศึึกษาครั้้�งนี้้�วิิเคราะห์์จากศููนย์์บริิการตรวจวิินิิจฉััย 

ธาลััสซีีเ มีียในภาคตะวัันออกเฉีียงเหนืือตอนล่่าง 

เพีียงแห่่งเดีียว ซึ่่�งอาจมีีบางโรงพยาบาลที่่�ส่งตรวจ 

กัับภาคเอกชนหรืือศููนย์์บริิการอื่่�น หากทำการรวบรวม 

ข้้อมููลจากหลายแห่่งที่่� เ ปิิดให้้บริิการอาจได้้ข้้อมููล 

ที่่�สะท้้อนความจริิงเกี่่�ยวกัับสถานการณ์์การตรวจ 

วิินิิจฉััยธาลััสซีีเมีียระดัับโมเลกุุลในพื้้�นที่่�ภาคตะวัันออก 

เฉีียงเหนืือตอนล่่างได้้ดีียิ่่�งขึ้้�น ซึ่่�งจะเป็็นประโยชน์์ 

อย่่างยิ่่�งต่่อโครงการควบคุุมและป้้องกัันโรคธาลััสซีีเมีีย

ของประเทศ
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Prevalence and Molecular Characterization
of Beta-Thalassemia Gene Mutations in     

At-Risk Couples: A Retrospective Study in 
Health Region 10, 2014-2021

ABSTRACT   This study aimed to collect the results of beta-thalassemia mutation testing conducted 

at the medical laboratory of Ubon Ratchathani University Hospital, which serves as the sole public  

service center in Health Region 10. The study spanned from 2014 to 2021. Its objective was to assess the 

prevalence and types of beta-thalassemia gene mutations using the molecular diagnostic tests provided 

in the laboratory for beta-thalassemia. Out of the 1,248 sample pairs obtained from at-risk couples, 483 

pairs exhibited positive beta-thalassemia gene mutations. The most frequently observed mutation was 

nucleotide-28 (A-G), occurring at a rate of 30.7%. Additional beta-thalassemia gene mutations were also 

identified, including CD41/42 (-TTCT) at 28.5% and CD17 (A-T) at 14.6%. Within the cohort of at-risk 

couples, 254 pairs (52.6%) were identified as being at high risk of severe beta-thalassemia disease. Errors 

in the unnecessary transport of blood samples occurred in 45 pairs, most of which (93.3%, or 42 pairs) were 

found to have falsely elevated Hb A2 levels. However, it is important to note that this study is retrospective 

and limited to just one out of several referral centers in the region. Collecting data from multiple centers 

would offer more precise evidence and greatly contribute to the development of prevention and control 

programs for these prevalent genetic disorders in the region.

Keywords: Beta-thalassemia, At-risk couples, Health Region 10


