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 โรคธาลสัซ ีเมยี และฮโมโกลบนิ ผดิ ปกติ เปน ภาวะ ผดิ
ปกติ ทาง พันธุ กร รมทีมี อุบัติ การณ ของ ยีนธาลัสซี เมีย
และฮโมโกลบิน ผิด ปกติ สูง ถึง รอยละ 20-30 จาก อุบัติ
การณ นี้ สามารถ คํานวณ จํานวน ผูปวย ที่ เปน โรค ได
ประมาณ รอยละ 1 ของ ประชากร1

การ ตรวจ กรอง พาหะ (screening )
จุด ประสงค คือ ตรวจ กรอง พาหะ ใน ทุก คน ของ

ประชากร  เปาหมาย โดย เฉพาะ คู สามี ภรรยา ที่ มี โอกาส
เสี่ยง จะ มี ลูก เปน โรค เพื่อ เปน ขอมูล ใน การ บอก อัตรา
เสีย่ง (risk) และ หน ทาง เลอืก (options) ใน การ ปองกนั
โรค ประชากร เปาหมาย ไดแก ผู ที่ เปน พาหะ ของ ฮโม
โกลบนิ  อ ี  (Hemoglobin E, Hb E) เบตาธาลสัซ ีเมยี (β-
thalassemia) และ แอลฟาธาลัสซี เมีย-1 (α -thalas-
semia  1)  และ โรค เปาหมาย ที ่จะ ควบคมุ ปองกนั โดย การ
ตรวจ ทารก ใน ครรภ กอน คลอด คือ

1. Homozygous  β-thalassemia
2.  β -thalassemia/Hb E
3.  Hb Bart’s hydrops fetalis

รูปแบบ ของ การ ตรวจ กรอง พาหะ2

1. ตรวจ กรอง ใน ครอบครัว ที่ เคย มี ลูก เปน โรค
(family-centred approach)

 ควร ทํา เปน อันดับ แรก (first priority) เพราะ ทุกๆ
ครัง้ ของ การ ตัง้ครรภ 1 ใน 4 ม ีโอกาส ม ีลกู เปน โรค และ
การ ที่ มี ลูก เปน โรค มา แลว ทําให งาย ตอ การ ให คํา แนะนํา

ปรึกษา ทาง พันธุ ศาสตร ซึ่ง เรียก การ ให คํา ปรึกษา ชนิด นี้
วา เปน retrospective genetic counseling ผูให คํา
ปรกึษา ควร เปน แพทย ที ่ดแูล ผูปวย เพราะ ม ีความ รูจกั และ
คุนเคย กับ ผูปวย มาก ที่ สุด นอก จาก นี้ ญาติ พี่นอง ของ
ครอบครวั ที ่ม ีลกู เปน โรค ควร ไดรบั ขอมลู การ ตรวจ กรอง
และ ไดรบั คาํ แนะนาํ ปรกึษา ดวย ใน กรณ ีที ่ตรวจ พบ วา เปน
พาหะ ของ โรค ขอ จํากัด ของ การ ตรวจ กรอง วิธี นี้ คือ ไม
สามารถ ปองกัน โรค ใน ครอบครัว ที่ ไม มี ประวัติ มี ลูก เปน
โรค ได

2. ตรวจ กรอง ใน ประชากร (population screen-
ing)

 ควร ให ขอมลู เกีย่ว กบั โรค ตอ ชมุชน ให ตระหนกั กอน
แลว จึง ให คํา แนะนํา ปรึกษา ทาง พันธุ ศาสตร รูปแบบ ใน
การ ตรวจ กรอง ควร จะ ทาํ ได งาย ใน ชมุชน และ หนวย ตรวจ
กรอง ควร จะ กระจาย ไป ตาม ชมุชน การ ตรวจ กรอง พาหะ
กอน ที่ จะ มี ลูก เปน โรค เรียก วา “prospective carrier
diagnosis” ตอง ม ีการ วาง แผนที ่ด ีและ นโยบาย ที ่แน ชดั
ม ีองคกร รอง รบั ที ่จะ เปน แหลง ให ขอมลู ที ่ถกู ตอง การ ฝก
อบ รม บคุคลา กร และ ม ีการ ควบคมุ คณุภาพ ของ การ ตรวจ
ทาง หอง ประฏบิตั ิการ (quality control) ที ่ด ีดวย

นโยบาย การ ตรวจ กรอง กบั การ ปองกนั โรค
การ ตรวจ กรอง ควร จะ ทาํ ใน ประชากร ทกุ เปาหมาย โดย

ไม คาํนงึ ถงึ สถานะ ทาง สงัคม เชือ้ ชาต ิหรอื ถิน่ ทีอ่ยู อาศยั
กล ยทุธ ใน การ ตรวจ กรอง แต ละ กลุม ประชากร จงึ ม ีความ
สําคัญ องค ประกอบ และ ปจจัย ที่ สําคัญ ของ การ ตรวจ
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กรอง ไดแก
1.  มีน โย บาย ระดับ รัฐบาล ใน การ ตรวจ กรอง หา

พาหะ ที่ แน ชัด
12.  ประชากร ตอง ไดรับ ขอมูล ขาวสาร เกี่ยว กับ โรค

อยาง ดี
13.  สามารถ ให การ วินิจฉัย พาหะ ที่ ถูก ตอง แมนยํา
14.  การ เก็บ ขอมูล และ ตัวอยาง ของ เลือด ไป หอง

ปฏิบัติ การ ตอง เปน ระบบ และ มี ประสิทธิภาพ
15.  หองปฏิบัติ การ ที่ ตรวจ วินิจฉัย ควร มีเครื่อขาย ที่

สามารถ ติด ตอ เชื่อม โยง กัน และ มี ระบบ การ ควบคุม
คณุภาพ (quality control)

16. มี ระบบ การ รายงาน ผล การ ตรวจ แก แพทย และ
ผูปวย

17.  ขอมลู ตางๆ ตอง เกบ็ ไว อยาง เปน ความ ลบั (con-
fidential)  และ พรอม ที่ จะ เรียก มา ตรวจ สอบ ได

18.  มี หนวย ให คํา แนะนํา ปรึกษา ทาง พันธุ ศาสตร
19.  ม ีหนวย วนิจิฉยั ทารก ใน การ ครรภ กอน คลอด รอง

รบั คู ที ่ม ีโอกาส เสีย่ง ม ีลกู เปน โรค
10.  ม ีระบบ การ ตรวจ สอบ ทกุ ขัน้ตอน (feed back)

ประชากร เปาหมาย ของ การ ตรวจ กรอง3

1. การ ตรวจ กรอง ใน คลนิกิ ฝาก ครรภ (antenatal
screening)  ทํา การ ตรวจ กรอง ใน ผูมา ฝาก ครรภ ครั้ง
แรก และ ถา พบ วา เปน พาหะ ก ็จะ ตรวจ กรอง สาม ีตอไป วธิี
นี ้จะ ตอง รณ รงค ให สตูแิพทย พยาบาล และ ผดงุ ครรภ มี
ความ รู และ เขาใจ โรคธาลสัซ ีเมยี การ ตรวจ กรอง ใน ระยะ
แรก ของ การ ตัง้ครรภ ม ีขอ ด ีคอื ม ีเวลา สามารถ คนหา โอกาส
เสีย่ง ที ่จะ ม ีลกู เปน โรค และ สง ตอ ทาํ การ วนิจิฉยั กอน คลอด
ได

2.  การ ตรวจ กรอง กอน แตงงาน (premarital
screening)  เปน สิง่ ที ่ควร ทาํ ใน บาง ประเทศ กาํหนด เปน
นโยบาย ให คู แตงงาน ตรวจ กรอง หา พาหะ กอน แตงงาน
เชน ประ เทศ ก รีช และ อิตาลี ทําให สามารถ ลด อุบัติ การ
ของธาลัสซี เมีย ลง ได

3.  การ ตรวจ กรอง ใน ประชากร ใน ชนบท (commu-
nity  screening) ประชากร เปาหมาย คอื ผู อยู ใน วยั เจรญิ
พนัธ และ ประชากร ใน หมูบาน จะ ไดรบั ขอมลู เกีย่ว กบั โรค
กอน ที่ จะ ตรวจ เลือด

4.  การ ตรวจ กรอง ใน โรงเรียน (screening in
high  school) ตอง ให ขอมลู กบั นกัเรยีน และ ผู ปกครอง ไม
ให ตืน่ ตระหนก ตอง อาศยั คร ูที ่ม ีความ รู และ เขาใจ และ มี
องคกร ใน การ ตรวจ กรอง รอ รับ

5.  การ ตรวจ กรอง ตาม พงศาวลี (cascade screen-
ing)  ใช ใน กรณ ีอบุตั ิการณ ของ ความ ผดิ ปกต ิของ ยนี พบ
ได นอย โดย การ ตรวจ กรอง ของ ญาติ พี่นอง ที่ เปน พาหะ
หรือ ใช ใน กลุม ที่ แตงงาน ใน เครือ ญาติ

วธิกีาร ตรวจ กรอง พาหะ4

1.  การ ตรวจ กรอง อยาง งาย (screening method)
เปน การ ตรวจ กรอง พาหะ ของธาลสัซ ีเมยี และฮโมโกลบนิ
ผดิ ปกต ิอยาง คราว ๆ   ซึง่ ตอง ตรวจ ยนืยนั โดย วธิ ีมาตรฐาน
อกี ครัง้ ประกอบ ดวย

1.1  การ ทดสอบ ความ เปราะ ของ เม็ด เลือด แดง
ชนดิ หลอด เดยีว (one tube osmotic fragility, OF)
โดย การ ดู การ แตก ของ เม็ด เลือด แดง ใน น้ํา เกลือ เขมขน
รอยละ 0.36 ซึง่ เมด็ เลอืด แดง ของ คน ปรกต ิจะ แตก หมด
แต พาหะ ของ โรคธาลสัซ ีเมยี จะ แตก ไม หมด ( ให ผลบวก)

1.2  การ ทด สอบฮโมโกลบนิ ไม เสถยีร โดย การ ตก
ตะกอน ส ีดวย ด ีซ ีไอ พี (dichloro phenol-indol phenol
(DCIP)  precipitaion test) สี DCIP ทาํให โมเลกลุ ของ
ฮโมโกลบนิ ไม เสถยีร สลาย ตวั และ ตก ตะกอน จงึ ใช ตรวจ
กรอง หาฮโมโกลบนิ ชนดิ ตางๆ ได แกฮโมโกลบนิ อี และ
เอช

จาก การ ศึกษา ของ กุล นภา ฟู เจริญ และ คณะ5
ได ทดสอบ การ ตรวจ กรอง โดย ใช DCIP test และ OF
test ใน จํานวน 301 คน พบ วา ความ ไว (sensitivity)
รอยละ  100 ความ จาํเพาะ (specificity)รอย ละ   69.8
positive predictive value ของ การ ทํา test ทั้ง 2
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(combined test)รอยละ   77.2 negative predictive
value รอยละ 100

1.3  การ ตรวจ คา ดัชนี เม็ด เลือด แดง (red cell
indices) ประกอบ ดวย MCV (mean cell volume)
MCH (mean cell hemglobin) เปน คา ที ่ตรวจ วดั โดย
ใช  เครื่อง วิเคราะห เม็ด เลือด อัตโนมัติ มี ประโยชน มาก ใน
การ วนิจิฉยั พาหะ ของธาลสัซ ีเมยี ใน กรณ ีที ่คา MCV ต่าํ
(<80 fl) และ MCH ต่าํ (<27pg) แต การ ใช คา ดชัน ีเมด็
เลอืด แดง อยาง เดยีว จะ ไม สามารถ แยก ได จาก ผูปวย โรค
โลหติ จาง จาก การ ขาด ธาต ุเหลก็ ซึง่ ม ีคา MCV ต่าํ เชน กนั

2. การ ตรวจ ยนืยนั (confirmation test)6
2.1  การ ตรวจ หา ชนิด ของฮโมโกลบิน (hemo-

globin  analysis) สามารถ ยนืยนั การ วนิจิฉยั พาหะ ของ
β-thalassemia ฮโมโกลบิน ผิด ปกติ เชน Hb E และ
โรคธาลัสซี เมีย โดย คา พาหะ ของ  β-thalassemia จะ มี
คา Hb A2 มาก กวา รอยละ 3.5 สวน พาหะ ของ ฮโม
โกลบนิ อ ี จะ ม ีคา รอยละ 25 ถงึ 35

2.2 การ ตรวจ หา พาหะ ของ  α thalassemia 1
ซึง่ ใน ประเทศ ไทย  α thalassemia 1 ที ่พบ บอย คอื ชนดิ
Southeast Asian ( α α /--SEA) ซึง่ ม ีการ ขาด หาย ของ
ยนี 17.5 kb สามารถ ทาํ ได โดย เทคนคิ gene amplifica-
tion  หรือ PCR (polymerase chain reaction) ซึ่ง มี
คาใชจ าย สูง และ ทํา ได ใน โรงพยาบาล ศูนย หรือ
โรงพยาบาล มหาวทิยาลยั

ตัวอยาง ของ โครงการ ปองกัน โรคธาลัสซี เมีย ใน
โรงพยาบาล ระดบั ตางๆ

โรงพยาบาล ศนูย สระบรุ7ี

โครงการ ควบคุม และ ปองกัน โรคธาลัสซี เมีย ของ
โรงพยาบาล สระบรุี ทาํ การ ตรวจ กรอง ใน หญงิ ตัง้ครรภ
ตัง้แต มกราคม 2544  ถงึ ธนัวาคม 2545 จาํนวน 4,214
คน หญิง ตั้งครรภ 3,739 คน (รอยละ  88.7 ) ให ความ
รวมมือ ใน โครงการฯ ตรวจ กรอง ดวย OF test และ
DCIP test  พบ วา การ ตรวจ กรอง ที ่เปน ผลบวก (OF and/

or DCIP positive)  ใน 1,742 จาก หญงิ ตัง้ครรภ 3,739
คน หรอื คดิ เปนรอย ละ  46.5 สาํหรบั การ ตดิ ตาม สาม ีของ
หญิง ตั้งครรภ   1,742 คน สามารถ ตาม สามี มา ตรวจ ได
960 คน หรอื คดิ เปนรอยละ  55.1  ผล การ ตรวจ เลอืด สามี
960 คน พบ 443 คน (รอยละ  46.1)   ม ีผล การ ตรวจ กรอง
เปน บวก จาก ผล การ ตรวจ กรอง จะ ได คู เสีย่ง ของ การ ม ีลกู
เปน โรคธาลสัซ ีเมยี (risk couples) จาํนวน 20 คู ซึง่ ไดรบั
การ แนะนาํ ให ทาํ วนิจิฉยั กอน คลอด พบ วา 12 คู เสีย่ง ได
ทาํ วนิจิฉยั กอน คลอด โดย วธิี cordocentesis ใน จาํนวน
นี้ 3 ใน 12 ราย (รอยละ  25.0) ไดรบั การ วนิจิฉยั วา เปน
severe thalassemia และ ตัดสิน ใจ ยุติ การ ตั้งครรภ
(selective abortion)

โรงพยาบาล มหาวทิยาลยั เชยีงใหม8
การ ปองกนั โรค Hb Bart’s hydrops fetalis ระหวาง

มถินุายน 2533 ถงึ มถินุายน 2541  ซึง่ ม ีอบุตั ิการณ สงู ใน
ภาค เหนือ โดย การ ตรวจ ใน ครอบครัว ที่ มี ประวัติ คลอด
บุตร เปน โรค (history review for known risk)   และ
การ ตรวจ กรอง โดย วธิี Simple Erythrocyte Osmotic
Fragility Test คู เสี่ยง จะ ไดรับ การ วินิจฉัย กอน คลอด
โดย วธิี cordocentesis นาํ fetal blood มา วเิคราะห ชนดิ
ของฮโมโกลบิน พบ วา สามารถ วินิจฉัย Hb Bart’s hy-
drops  fetalis 89 ราย จาก การ ตัง้ครรภ 29,399 ราย คดิ
เปน อบุตั ิการณ 0.305

โรงพยาบาล มหาวทิยาลยั สงขลา นครนิทร9
 โครงการ ควบคุม และ ปองกัน โรคธาลัสซี เมียฯ เริ่ม

ตั้งแตพ.ศ. 2535 ตัวอยาง การ ตรวจ กรอง ใน หญิง
ตั้งครรภ  5,078 ราย พบ วา คู เสี่ยง ที่ ยอม รับ การ วินิจฉัย
กอน คลอด 135 ราย (รอยละ 2.8 ) การ วนิจิฉยั กอน คลอด
โดย วธิี amniocentesis พบ วา 40 ราย (รอยละ 29.6)
เปน โรค 5 ใน 40 (รอยละ 12.5) ให การ วนิจิฉยั ผดิ (mis-
diagnosed)  เนื่อง จาก การ ปน เปอน ของ เลือด แม ใน น้ํา
คร่ํา (contamination  of maternal blood cells in
amniotic  fluid) 2 ราย (รอยละ 5)  ไม สามารถ ให การ
วนิจิฉยั ได (Questionable  results) และ 1 ราย (รอยละ
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0.7)  ม ีภาวะ แทรก ซอน จาก การ แทง บตุร (abortion)
โรงพยาบาล รามาธบิด1ี0

โครงการ ควบคุม และ ปองกัน โรคธาลัสซี เมีย ของ
โรงพยาบาล ตรวจ กรอง ใน หญงิ ตัง้ครรภ 7,736 ราย โดย
ใช mean corpuscular volume (MCV) นอย กวา 80
fL.  พบ วา 3,670 ราย (รอยละ 42) ให ผล MCV ผดิ ปกติ
ใน จํานวน นี้ พบ วา 2,390 ราย (รอยละ 70)  ให ผล การ
ตรวจ ยืนยัน ผิด ปกติ  สามารถ ติด ตาม สามี มา ตรวจ
ไดรอยละ  77 และ พบ 75 คู เสีย่ง ใน การ ม ีลกู เปน โรค และ
ใน จาํนวน นี ้ม ีคู เสีย่ง 58 คู (รอยละ  77.3)  ยนิ ยอม ตดัสนิ
ใจ ทํา การ วินิจฉัย กอน คลอด พบ วา ทารก ใน ครรภ 8
รายได รบั การ วนิจิฉยั เปน Beta-thalassemia/HbE และ
ไดรบั การ ยตุ ิการ ตัง้ครรภ การ วนิจิฉยั ทารก ใน ครรภ กอน
คลอด พบ ภาวะ แทรก ซอน (fetal loss) 3 ราย (รอย
ละ 6)

สรุป
 การ ตรวจ กรอง ดวย OF และ DCIP สามารถ ทํา ได

งาย  รวด เร็ว ประหยัด และ เหมาะ สําหรับ การ ตรวจ ใน
ประชากร ทําให สามารถ ควบคุม และ ปองกัน ทารก ที่ เกิด
ใหม ที ่เปน severe thalassemia ให นอย ลง การ วนิจิฉยั
ทารก ใน ครรภ กอน คลอด เปน มาตรการ หนึ่ง ใน การ
ปองกนั  โรค แต การ ให ประชาชน ตระหนกั ถงึ ความ สาํคญั
ใน การ ตรวจ กรอง การ ให ความ รู กับ แพทย และ บุคลากร
ทาง การ แพทย เปน สวน ที่ สําคัญ และ ที่ สําคัญ ที่ สุด คือ
นโยบาย ของ รัฐบาล ที่ จะ ทําให สามารถ ควบคุม โรค นี้ ให
นอย ลง
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