
วารสาร​โลหิต​วิทยา​และ​เวชศาสตร​บริการ​โลหิต  ป​ที่ 19  ฉบับ​ที่ 4  ตุลา​คม-ธันวาคม​ 2552

285

ธาลัสซีเมีย (thalassemia) เปนความผิดปกติทางพันธุกรรม ที่

เกิดจากเม็ดเลือดแดงสังเคราะหฮีโมโกลบินนอยลง ซึ่งมีสาเหตุจาก

มียีนที่ผิดปกติทำ�ใหสรางสายโกลบินไดนอยลง หรือ สรางไมไดเลย   

สวนมากพบได 2 ลักษณะคือ การสรางสายแอลฟาลดลงหรือ

สรางไมไดเลย เรียกวา แอลฟาธาลัสซีเมีย  และการสรางสาย

บีตาลดลงหรือสรางไมไดเลย เรียกวา บีตาธาลัสซีเมีย  สวนฮีโม

โกลบินผิดปกติ (hemoglobinopathy) นั้นเปนความผิดปกติดาน

โครงสรางของสายโกลบิน1 ในประเทศไทยประมาณรอยละ 20-30 

ของประชากรมียีนแอลฟาธาลัสซีเมียและรอยละ 3-9 มียีนบีตาธาลัส

ซีเมีย  นอกจากนั้นยังพบยีนของฮีโมโกลบินผิดปกติซึ่งไดแก ฮี

โมโกลบินคอสแตนทสปริงสรอยละ 4-5 และ ฮีโมโกลบินอี (Hb 

E) โดยเฉลี่ยรอยละ 13 โดยพบสูงขึ้นถึงรอยละ 30-40 ในภาค

ตะวันออกเฉียงเหนือ2,3 

การตรวจทางหองปฏิบัติการเพื่อวินิจฉัยโรคและพาหะของ

ธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติ มีหลายการทดสอบ4–6 โดยการ

ทดสอบแตละชนิดมีวัตถุประสงค และใหการวินิจฉัยที่ถูกตอง 

แมนยำ�ตางกัน ดังนี้

1.	 การตรวจในงานประจำ�ทางโลหิตวิทยา ไดแก การตรวจนับ

เม็ดเลือดแบบสมบูรณ (complete blood count, CBC) รวมไป

ถึงการตรวจวัดคาดัชนีเม็ดเลือดแดง (red blood cell indicies) 
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ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงจากการตรวจคัดกรอง  การตรวจวินิจฉัยกอนคลอด และ

การวินิจฉัยหลังคลอด ในหญิงที่มาฝากครรภ ของโรงพยาบาลจังหวัดยโสธร
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บทคัดยอ : โลหิตจางธาลัสซีเมียเปนความผิดปกติทางพันธุกรรมที่พบบอยโดยมีความชุกตางกันในแตละภูมิภาคของประเทศไทย สง

ผลใหคูสมรสมีความเสี่ยงที่จะมีบุตรเปนธาลัสซีเมียแตกตางกัน จากการศึกษาความชุกของธาลัสซีเมีย  ฮีโมโกลบินผิดปกติ จำ�นวน

คูเสี่ยง และอุบัติการณของธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงจากการตรวจคัดกรอง และการวินิจฉัยหลังคลอดในหญิงตั้งครรภที่มาฝากครรภที่

โรงพยาบาลจังหวัดยโสธร ระหวาง 1 ตุลาคม 2549 ถึง 30 กันยายน 2551 จำ�นวน 1796 ราย  พบวามีพาหะ hemoglobin E (Hb 

E) จำ�นวน 542 รายคิดเปนรอยละ 30.2 เปน homozygous Hb E 96 ราย (รอยละ 5.4) พาหะ β thalassemia 10 ราย (รอยละ 
0.6)  β thalassemia  5 ราย (รอยละ 0.3)  α thalassemia 8 ราย (รอยละ 0.5) และพาหะ α0 thalassemia 53 ราย (รอยละ 

3.0) และมีการตรวจสามี เพื่อประเมินความเสี่ยงที่จะมีบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงจำ�นวน 819 คู  พบวามี 49 คูที่ควรไดรับการ

ตรวจ DNA เพื่อประเมินความเสี่ยงที่บุตรจะเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง โดยมี 11 คูที่บุตรมีโอกาสเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงไดแก 

β thalassemia/HbE 10 คู และ Homozygous α0 thalassemia 1 คู  ซึ่ง 1 คูไดรับการวินิจฉัยกอนคลอดและมีบุตรในครรภเปน 

β0 thalassemia/HbE และคูสมรสไดตกลงยินยอมยุติการตั้งครรภ  สวนอีก 10 คูไมไดรับการวินิจฉัยกอนคลอด เมื่อติดตามผล

การตรวจเลือดหลังของเด็กกลุมนี้ พบวา มี 3 รายเปนพาหะของ Hb E ขณะที่ อีก 7 รายไมสามารถติดตามผลได ในขณะที่ 977 ราย

ที่ไมไดตรวจสามีนั้น มี 187 รายที่อาจมีบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง แตไมสามารถบอกไดเพราะขอมูลไมครบถวน ผูวิจัยมีความ

เห็นวารายที่มีผลการตรวจคัดกรองของคูสมรสแลวพบวามีโอกาสที่บุตรจะเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงควรไดรับการ ตรวจวินิจฉัยกอน

คลอดทุกรายและตรวจ DNA ถาจำ�เปน
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2. การตรวจกรองพาหะและธาลัสซีเมีย (thalassemia screening 

test) โดยวิธีที่นิยมใชมากไดแกการทดสอบความเปราะของเม็ดเลือด

แดงชนิดหลอดเดียว (one tube osmotic fragility test, OF test) 

และ การตกตะกอนดวยสี ดีซีไอพี (Dichlorophenolindophenol 

[DCIP] precipitation test)

3. การตรวจยืนยันโดยวิธีมาตรฐาน ไดแก การตรวจชนิด

ของฮีโมโกลบิน (Hemoglobin electrophoresis) เพื่อตรวจวัด 

ปริมาณฮีโมโกลบินเอ2/ อี และ ฮีโมโกลบินเอฟ รวมทั้งการตรวจ

วัดปริมาณฮีโมโกลบินบารทในทารกแรกเกิด

4. การตรวจวิเคราะหดีเอ็นเอ (DNA analysis)

ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงที่กระทรวงสาธารณสุขของประเทศไทย 

มีเปาหมายในการควบคุมและปองกัน มี 3 ชนิดคือ7  homozygous 

α0 thalassemia หรือ Hb Bart’s hydrop fetalis, homozygous 

β0 thalassemia และ β thalassemia/HbE ในประเทศไทยมี

การศึกษาอัตราความเสี่ยงของคูสมรสที่มีโอกาสมีบุตรเปนธาลัสซี

เมียและฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดรุนแรง ตอ 10,000 การตั้งครรภ 

โดยคำ�นวนตาม Hardy – Weinberg law พบวาอัตราความ

เสี่ยงของคูสมรสที่มีโอกาสมีบุตรเปนธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบิน

ผิดปกติชนิดรุนแรง ชนิดใดชนิดหนึ่งใน 3 ชนิดดังกลาวขางตน 

เปน 638 : 10,000  ซึ่งหมายถึงในหญิงตั้งครรภ 10,000 ราย

จะมี 638 รายที่มีโอกาสมีบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ซึ่งนับ

วาเปนอัตราที่สูงมาก ซึ่งในภาคตะวันออกเฉียงเหนือคิดเปน 161.4 : 

10,000 และการศึกษาโอกาสของคูสมรสมีบุตรเปนธาลัสซีเมีย 

และฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดรุนแรง โดยคำ�นวณตามจำ�นวนการ

เกิด 100,000 คนตอป จะพบคูสมรสที่มีโอกาสเสี่ยงตอการคลอด

บุตรเปนโรคชนิดรุนแรงชนิดใดชนิดหนึ่ง จำ�นวน 17,012 คู ตอ

จำ�นวนการเกิด 800,000 ราย โดยแยกเปนโอกาสเสี่ยงตอการคลอด

บุตรเปนโรค homozygous β0 thalassemia จำ�นวน 826 คู  β 

thalassemia /Hb E จำ�นวน 12,853 คู และ homozygous α0 

thalassemia หรือ Hb Bart’s hydrop fetalis จำ�นวน 333 คู    

เมื่อคำ�นวณโอกาสและการมีบุตรเปนธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบิน

ผิดปกติชนิดรุนแรง ชนิดใดชนิดหนึ่งใน 3 ชนิดดังกลาวขางตน 

ตามกฏของเมนเดล พบวา ในแตละปคูสมรสมีโอกาสจะคลอด

บุตรเปน homozygous β0 thalassemia จำ�นวน 207 คน  β 

thalassemia /Hb E  จำ�นวน 3,213 คน และ homozygous α0 

thalassemia หรือ Hb Bart’s hydrop fetalis  จำ�นวน 833 คน8 

แนวทางที่จะปองกันไมใหเกิดโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

รายใหมในทารกแรกเกิดตองอาศัยองคประกอบสำ�คัญ 4 ประการ 

ไดแก การตรวจคัดกรองหาสตรีที่มียีนแฝง การใหคำ�ปรึกษาพันธุ

ศาสตร การตรวจวินิจฉัยกอนคลอด และ การใหความรูที่เหมาะ

สมแกประชาชน โดยเฉพาะอยางยิ่งสตรีที่ตั้งครรภ9 

การที่คูสมรสคูใดจะมีโอกาสมีบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

หรือไมนั้น ขึ้นอยูกับภาวะ การเปนโรค หรือเปนพาหะของทั้งสองฝาย 

กลาวคือหากทั้งสองฝายตางเปนโรค หรือเปนพาหะที่ตรงกัน ยอม

มีโอกาสที่จะมีบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ดังนั้นการตรวจเลือด

เพื่อทราบภาวะพาหะของคูสมรสจึงมีความจำ�เปนเชนกัน นอกจาก

องคประกอบขางตนแลวการทราบถึงขอมูลที่มีความเกี่ยวของโดย

ตรงกับธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ไดแกความชุกของธาลัสซีเมีย  ความ

ชุกของคูเสี่ยงที่มีโอกาสไดบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงของแตละ

พื้นที่ รวมถึงอุบัติการณของธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงจากการตรวจคัด

กรอง และการวินิจฉัยหลังคลอด ลวนแตเปนขอมูลที่สำ�คัญที่ตอง

นำ�มาประกอบการพิจารณาเพื่อวางแผนการควบคุมปองกัน ธาลัสซี

เมียชนิดรุนแรงของแตละพื้นที่เพื่อใหการควบคุมโรคดังกลาวเปน

ไปอยางมีประสิทธิภาพ

วัตถุประสงค

1.	 เพื่อศึกษาความชุกของโลหิตจางธาลัสซีเมียและภาวะพาหะ

ในหญิงตั้งครรภที่มาฝากครรภโรงพยาบาลยโสธร

2.	 เพื่อศึกษาความชุกของคูเสี่ยงที่มีโอกาสไดบุตรเปนธาลัส

ซีเมียชนิดรุนแรง

3.	 เพื่อศึกษาอุบัติการณของธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงจาการตรวจ

คัดกรอง  การตรวจวินิจฉัยกอนคลอดและหลังคลอดหลังคลอด 

ของโรงพยาบาลจังหวัดยโสธร

ประโยชนที่คาดวาจะไดรับ คือทำ�ใหทราบถึงความชุกของ

โรคโลหิตจางธาลัสซีเมียและภาวะพาหะในหญิงตั้งครรภที่มาฝาก

ครรภ  ความชุกของคูเสี่ยงที่มีโอกาสไดบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิด

รุนแรง  ตลอดจนทราบถึงอุบัติการณของธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

จาการตรวจคัดกรอง และการวินิจฉัยหลังคลอด ของโรงพยาบาล

จังหวัดยโสธร เพื่อนำ�ขอมูลไปใชประกอบการวางแผนเพื่อดำ�เนิน

งานปองกันและควบคุม ธาลัสซีเมียในระดับภูมิภาคตอไป

วัสดุและวิธีการ

การศึกษาวิจัยครั้งนี้เปนการวิจัยเชิงพรรณนาแบบยอนหลัง 

ประชากรและตัวอยางไดแก หญิงตั้งครรภที่มาฝากครรภที่โรง

พยาบาลยโสธร  ตั้งแต 1 ตุลาคม 2549 ถึง 30 กันยายน 2551 โดย

มีจำ�นวนทั้งสิ้น 1,795 ราย  ในจำ�นวนนี้มีหญิงที่มาฝากครรภพรอม

คูสมรส จำ�นวน 822 คู   

การเจาะเลือดเพื่อตรวจคัดกรองการเปนโรคโลหิตจางธาลัสซี

เมียหรือภาวะพาหะของโรค  ใชหองปฏิบัติการโลหิตวิทยาของโรง

พยาบาลยโสธรซึ่งมีวิธีการดำ�เนินการดังนี้
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1.	 การตรวจ OF test และ DCIP test

2.	 การแยกชนิด ฮีโมโกลบินดวยกระแสไฟฟา (hemoglobin 

electrophoresis)

3.	 การตรวจวัดปริมาณ ฮีโมโกลบิน เอ 2/ อี

4.	 การตรวจคาดัชนีเม็ดเลือดแดง

5.	 การตรวจวิเคราะห ดีเอ็นเอ สำ�หรับ แอลฟาธาลัสซี

เมียวาเปน deletion ชนิด Southeast Asian (SEA 

type) หรือ Thai type

การเก็บรวบรวมขอมูลในการศึกษาครั้งนี้ ผูศึกษาไดเก็บรวบรวม

ขอมูลจากแบบบันทึกขอมูลจากทะเบียนผูมาฝากครรภที่แผนกฝาก

ครรภ  และแบบบันทึกผลการตรวจเลือดทางหองปฏิบัติการกลุม

งานพยาธิวิทยาคลินิกโรงพยาบาลยโสธร ยอนหลังตั้งแต 1 ตุลาคม 

2549 ถึง 30 กันยายน 2551

ขอมูลจะถูกนำ�มาวิเคราะหโดยสถิติเชิงพรรณา และรายงาน 

เปนคารอยละ

ผลการศึกษา

จากจำ�นวนหญิงฝากครรภทั้งสิ้นจำ�นวน 1,796 ราย ตรวจพบวา

มีความผิดปกติของฮีโมโกลบิน 715 ราย คิดเปนรอยละ 39.8 โดย 

มีผูเปนโรคธาลัสซีเมียจำ�นวนทั้งสิ้น 13 ราย  คิดเปนรอยละ 0.74 

โดยแยกเปน อัลฟาธาลัสซีเมีย 9 ราย (รอยละ 69.2) และ บีตาธาลัส

ซีเมีย 4 ราย (รอยละ 30.8)  สวนภาวะฮีโมโกลบินผิดปกติ พบผูที่

เปน homozygous HbE จำ�นวน 96 ราย คิดเปน รอยละ 5.35 

นอกจากนี้พบผูที่เปนพาหะของธาลัสซีเมีย จำ�นวน 602 รายคิด

เปนรอยละ 32.88 โดยแยกเปน HbE trait, β thalassemia 

trait, α0 thalassemia trait, α/β thalassemia trait จำ�นวน 

542, 10, 53 และ 1 ราย คิดเปนรอยละ 30.19, 0.56, 2.95 และ 

0.06 ตามลำ�ดับ ดังแสดงไวในตารางที่ 1

จำ�นวนคูสมรสที่ไดรับการตรวจเลือดเพื่อวินิจฉัยภาวะพาหะของ

ธาลัสซีเมีย ในการศึกษาครั้งนี้มีทั้งหมดจำ�นวน 819 คู คิดเปน 

รอยละ 45.6 และไมไดตรวจจำ�นวน 977 ราย จากรายที่ไมไดตรวจ

คูสมรสนั้น มีจำ�นวน 187 ราย คิดเปนรอยละ 10.41 ของหญิงตั้ง

ครรภทั้งหมด หรือ รอยละ 26.15 ของหญิงฝากครรภที่มีความ

ผิดปกติของฮีโมโกลบิน (เปนโรคหรือเปนพาหะ) หญิงเหลานี้มี

โอกาสมีบุตรเปนธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดรุนแรง 

แตเนื่องจากไมไดตรวจเลือดคูสมรส จึงไมสามารถประเมินความ

ตารางที่ 1 Hemoglobin Analysis of Pregnant Women Attending the Antenatal Clinic (N=1796)

Hemoglobin typing Number Percent

HbE trait EA 542 30.19

Homozygous HbE EE 96 5.35

β thalassemia trait A
2
A 10 0.56

β thalassemia EF 2 0.11

EFA 1 0.06

A
2
FA 1 0.06

α thalassemia CsA
2
ABart’sH 1 0.06

AEBart’s 2 0.11

EFBart’s 1 0.06

A
2
ABart’s 1 0.06

A
2
AH 4 0.22

α0 thalassemia trait α trait 34 1.91

HbE with α trait 19 1.06

α/β thalassemia trait A
2
A 1 0.06

Abnormal 715 39.83

Normal A
2
A 1,080 60.17

HbE = Hemoglobin E;  Cs = Constant Spring
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เสี่ยงที่แนนอนไดดังแสดงไวในตารางที่ 2 สวนหญิง 819 รายที่

ไดตรวจฮีโมโกลบินของคูสมรส พบชนิดของฮีโกลบินของคูสมรส

ดังแสดงไวในตารางที่ 3 โดยลักษณะที่พบบอยที่สุด 3 อันดับแรก 

คือ HbE/ปกติ ปกติ/ปกติ และ HbE/HbE ซึ่งพบรอยละ 41.4 

23.4 และ 13.7 ของคูสมรสตามลำ�ดับ สวนคูสมรสที่มีโอกาสมี

บุตรเปน homozygous α0 thalassemia ไดสงตรวจหายีน  α0 

thalassemia โดยวิธี polymerase chain reaction (PCR) จำ�นวน

ทั้งสิ้น 53 คู พบวาใหผลบวกฝายใดฝายหนึ่ง 52 คู และมี 1 คูที่

ปรากฏวาใหผลเปนบวก ตอ SEA type deletion และใหผล

ลบตอ  Thai type ทั้งสองฝาย ซึ่งมีความเสี่ยงตอ hemoglobin 

Bart’s hydrops fetalis

จากจำ�นวนคูสมรส 819 คู พบวามีจำ�นวนคูสมรสที่มีโอกาสมี

บุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงทั้งอยางใดอยางหนึ่งจากสามชนิด

ทั้งสิ้น 11 คู คิดเปนรอยละ 1.34 ไดแก β thalassemia  /Hb E  

จำ�นวน 10 คู และ homozygous α0 thalassemia หรือ Hb 

Bart’s hydrop fetalis จำ�นวน 1 คู

โดยไดทำ�เครื่องหมายดอกจันไวในตารางที่ 3 ในจำ�นวนนี้มี 

1 คูที่ไดรับการตรวจวินิจฉัยกอนคลอด โดยชนิดฮีโมโกลบินของ

คูสมรสคนหนึ่งเปน HbE trait และ อีกคนเปน β thalassemia 

ผลการตรวจ ดีเอ็นเอ พบ β0 thalassemia คือมีการกลายพันธุที่ 

codon 41/42 และ พบการกลายพันธุของ Hb E จึงใหการวินิจฉัย

บุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง คือ β0 thalassemia/HbE สวน

รายละเอียดของ10 คูที่เหลือไดแสดงไวในตารางที่ 4 คือ พบเด็ก 

จำ�นวน 3 รายที่ผลการตรวจ hemoglobin typing เปน Hb E 

trait และจำ�นวน 7 รายที่เหลือไมสามารถติดตอได	

นอกจากนี้ผูปวยที่มีภาวะ homozygous Hb E อาจมี α0 

thalassemia trait ซอนอยูซึ่งตรวจไมไดโดย hemoglobin 

electrophoresis ธรรมดาตองอาศัยการตรวจ DNA จึงจะ

ทราบแนนอน ในการศึกษานี้จึงมีคูสมรสจำ�นวนอีก 49 คู คิดเปน 

รอยละ 5.96 ที่มีความเสี่ยงที่จะมีโอกาสมีบุตรเปนธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรง คือ hydrops fetalis แตไมไดรับการตรวจ PCR 

สำ�หรับ α0 thalassemia ทำ�ใหไมทราบความเสี่ยงแนนอน ดัง

แสดงไวในตารางที่ 5

สรุปและวิจารณ

จากการศึกษาครั้งนี้จำ�นวนหญิงฝากครรภทั้งสิ้นจำ�นวน 1796 

ราย พบวา มีผูเปนโรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย จำ�นวนทั้งสิ้น 13 ราย  

คิดเปนรอยละ 0.74 โดยแยกเปน อัลฟาธาลัสซีเมีย 9 ราย และ 

บีตาธาลัสซีเมีย 4 ราย  ผูที่เปน homozygous HbE จำ�นวน 

96 ราย คิดเปนรอยละ 5.35 พบผูที่เปนพาหะของธาลัสซีเมียและ 

ฮีโมโกลบินผิดปกติ จำ�นวน 602 ราย คิดเปนรอยละ 32.9 โดยใน

กลุมที่เปน α0 thalassemia trait นี้ ไดพิจารณาจากคาปริมาณ

ฮีโมโกลบิน ชนิด A
2
/E และคาดัชนีเม็ดเลือดแดง (Mean 

corpuscular volume)10,11,12,13  ซึ่งพบวาเปนชนิด  A
2
A ที่อาจเปน 

α0 thalassemia trait และ   HbE ที่อาจเปน α0 thalassemia 

trait จำ�นวน 34 และ 19 รายตามลำ�ดับ ตามตารางที่ 1 และ บางราย 

ไดตรวจยืนยันดวยวิธี PCR

ผลการศึกษานี้พบวาไดผลการศึกษาที่ใกลเคียงกับการ

ศึกษาที่มีการศึกษาไวแลว คือ จากการศึกษาของเพ็ญพรรณ ตั่น

สุวรรณและคณะ ที่ไดทำ�การศึกษาเรื่องความชุกของโรคโลหิต

จางธาลัสซีเมียและภาวะพาหะในหญิงที่มาฝากครรภโรงพยาบาล

ยโสธรในป 2539-254114 แตสำ�หรับผูที่เปนโรคโลหิตจางธาลัสซี

เมีย (thalassemia disease) นั้น การศึกษาครั้งนี้ไดต่ำ�กวา คือ 

รอยละ 0.74  ซึ่งที่ศึกษาไวกอนไดรอยละ 2.0   ซึ่งสาเหตุนั้นอาจ

จำ�นวนกลุมตัวอยางที่ศึกษาที่ไมเทากันก็เปนได  แตในสวนของ

ผูที่เปนพาหะของธาลัสซีเมีย นั้น พบวาผลการศึกษาทั้งสองครั้ง 

ตารางที่ 2 Hemoglobin Analysis of Pregnant Women with Hemoglobin Abnormalities but Unavailable Spouse 

Testing (N=187)

Hemoglobin typing Number Percent

Hb E trait 147 78.6

Homozygous Hb E 19 10.6

Hb E with α thalassemia trait 11 5.9

α0 thalassemia trait 4 2.1

β thalassemia trait 4 2.1

β thalassemia/Hb E (EF) 1 0.5

Hemoglobin H disease 1 0.5
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ตารางที่ 3  Hemoglobin Analysis of the Available Couples (N=819)  

Hemoglobin typing Number Percent

HbE trait –  HbE trait 112 13.69
HbE trait –  Homozygous HbE 37 4.5

HbE trait – β thalassemia* 3 0.366
HbE trait – β thalassemia trait* 6 0.73

α0 thalassemia trait – α0 thalassemia trait** 1 0.12
HbE trait – α0 thalassemia trait 21 2.6

Homozygous HbE – α0 thalassemia trait 6 0.73
HbE trait – Normal 339 41.44

Homozygous HbE – Normal 52 6.36
α0 thalassemia trait  – Normal 28 3.42
β thalassemia trait – Normal 2 0.24

Homozygous HbE – Homozygous HbE 5 0.61
Homozygous HbE – β thalassemia trait* 1 0.12

HbE trait – α0 thalassemia trait 4 0.49
Homozygous HbE –  α thalassemia 1 0.12

β thalassemia   –  Normal 5 0.61
β thalassemia trait – α0 thalassemia trait 2 0.25
β thalassemia   – α0 thalassemia trait 1 0.12

α thalassemia – Normal 2 0.25
Normal – Normal 191 23.35

Total 819 100

Asterisks (*) denote the couples at risk for severe β thalassemia diseases (β thalassemia/HbE).
Double asterisks (**) denote the couple at risk for Hb Bart’s hydrops fetalis.

ตารางที่ 4  Hemoglobin Typing of the Offspring of the High Risk Couples without Prenatal Diagnosis (N=10)

Father Mother Child

β thalassemia  trait HbE trait HbE trait
β thalassemia  trait HbE trait NA

HbE trait β thalassemia  trait NA
α0 thalassemia trait α0 thalassemia trait NA

HbE trait β thalassemia  trait NA
β thalassemia /HbE HbE trait NA
β thalassemia /HbE HbE trait NA
β thalassemia /HbE HbE trait HbE trait
β thalassemia /HbE Homozygous HbE NA

β thalassemial trait HbE trait HbE trait

NA = Not Available
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ยังคงมีคาที่ใกลเคียงกัน คือ รอยละ 33.7 และ 32.9  ซึ่งเปนคา

ที่ใกลเคียงกับผลที่ไดมีผูศึกษาไวแลว2,3

ในจำ�นวนหญิงที่มาฝากครรภ 977 รายที่ไมไดตรวจคูสมรสนั้น 

มีจำ�นวน 187 ราย คิดเปนรอยละ 10.4 ที่มีโอกาสมีบุตรเปนโรค

โลหิตจางธาลัสซีเมีย หรือ ฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดรุนแรง ชนิด

ใดชนิดหนึ่ง  แตเนื่องจากไมมีขอมูลของคูสมรส ดังนั้น ตัวอยาง

ในกลุมนี้จึงไมสามารถประเมินความเสี่ยงที่จะมีบุตรเปนธาลัสซี

เมียชนิดรุนแรงไดจึงควรตองนำ�ขอมูลนี้ไปประกอบการพิจารณา

เพื่อหาแนวทางที่จะไดทำ�การตรวจเลือดคูสมรสเพื่อใหไดขอมูล

ที่ครบถวนสำ�หรับการใหคำ�ปรึกษาแนะนำ�ที่ถูกตองตอไป

 	 จากตารางที่ 3 แสดงใหเห็นถึงชนิดของฮีโมโกลบินผิดปกติ 

ภาวะพาหะของธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง และการเปนธาลัสซีเมียใน

คูสมรสจำ�นวน 819 คู ซึ่งจะพบวาแตละคูสมรสจะมีการจับคูกัน

ตามที่แสดงไว โดยคูสมรสที่มีผลการตรวจเลือดที่ฝายใดฝายหนึ่ง

เปน Hb E trait ขณะที่อีกฝายหนึ่งเปนปกติ มีมากที่สุดคือ 338 

คู คิดเปนรอยละ 41.3 และทั้งสองฝาย เปน Hb E trait จำ�นวน 

112 คู คิดเปนรอยละ 13.7  ที่เปนเชนนี้นาจะเปนเพราะวาจำ�นวน

ประชากรมีภาวะของ Hb E trait มากที่สุดนั่นเอง  

การศึกษาครั้งนี้ มีคูสมรสจำ�นวน 49 คู ที่มีความเสี่ยงที่จะมี

โอกาสมีบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ตามตารางที่ 5 แตขอมูล

ทางโลหิตวิทยาที่จะนำ�มาวินิจฉัยภาวะความเสี่ยง ยังไมชัดเจนเพียง

พอ เนื่องจาก ไมไดสงเลือดไปทำ�การตรวจ DNA   กลาวคือ ในผูที่

มีภาวะ Homozygous HbE นั้น อาจมียีน α0 thalassemia แฝง

อยู15 ,16 ซึ่งคนกลุมนี้ควรไดรับการตรวจหายีน α0 thalassemia  

เพื่อนำ�ผลการตรวจที่ไดมาพิจารณาถึงความเสี่ยงที่จะไดบุตรที่มีโอ

กาสเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง หรือไม

จากผลการศึกษาครั้งนี้ พบวาจากจำ�นวนคูสมรส 819 คู พบวา

มีจำ�นวนคูสมรสที่มีโอกาสมีบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงสามชนิด  

ไดแก β thalassemia/Hb E  จำ�นวน 10  คู และ homozygous 

α0 thalassemia หรือ Hb Bart’s hydrop fetalis  จำ�นวน 1 

คู  ซึ่งคิดเปน รอยละ 1.35 แตไมพบคูสมรสที่มีโอกาสมีบุตรเปน

โรค homozygous β0 thalassemia   ซึ่งเมื่อเปรียบเทียบกับการ

คำ�นวณตาม Hardy – Weinberg law  พบวาอัตราความเสี่ยง

ของคูสมรสที่มีโอกาสมีบุตรเปนธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติ

ชนิดรุนแรง ชนิดใดชนิดหนึ่งเปน 638 : 10,000 หรือรอยละ 6.38   

โดยเฉพาะในภาคตะวันออกเฉียงเหนือคิดเปน 161.4 : 10,000 

หรือ รอยละ 1.618 ซึ่งผลจากการศึกษาครั้งนี้ไดผลสอดคลองกับ

การคำ�นวณดังกลาวขางตน 

การศึกษาในครั้งนี้ มี 1 คูที่ไดรับการตรวจวินิจฉัยกอนคลอด 

และพบวาบุตรเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ไดแก β0 thalassemia 

/Hb E และคูสมรสไดตัดสินใจยุติการตั้งครรภ ซึ่งการยุติการตั้ง

ครรภนั้นไดอาศัยและปฏิบัติตามขอบังคับวาดวยหลักเกณฑการ

ปฏิบัติเกี่ยวกับการยุติการตั้งครรภทางการแพทย ตามมาตรา 305 

แหง ประมวลกฎหมายอาญา  พ.ศ. 254817 อยางครบถวน สำ�หรับ 

1 คูที่มีโอกาสมีบุตรเปน homozygous α0 thalassemia  ไดสง

ตรวจหายีน  α0 thalassemia โดยวิธี PCR  ซึ่งปรากฏวาใหผลเปน

บวก ตอ SEA TYPE ทั้งสามี-ภรรยา  ซึ่งคูสมรสคูนี้ไมไดรับการ

ตรวจวินิจฉัยกอนคลอด ทั้งที่เปนอีกคูหนึ่งที่สมควรอยางยิ่งที่ตอง

ไดรับการตรวจวินิจฉัยกอนคลอด เนื่องจากมีโอกาสมีบุตรเปน Hb 

Bart’s hydrop fetalis ถึงหนึ่งในสี่ หรือรอยละ 25 

    	จากการติดตามกลุมตัวอยางที่มีโอกาสมีบุตรเปนธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรงทั้ง 10 ราย ปรากฏวามี 3 รายที่ผลการตรวจเปน 

Hb E trait  และ 7 รายไมสามารถติดตอไดเพราะไปทำ�งานตาง

จังหวัด หรือไปคลอดที่บานเดิม ตามตารางที่ 4 ดังนั้นการศึกษานี้

จึงไมสามารถทราบถึงจำ�นวนที่แทจริงของคูสมรสมีบุตรเปนธาลัส

ซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดรุนแรง จาก จำ�นวนคูสมรสที่

มีโอกาสเสี่ยงทั้ง 10 คูได แตอยางไรก็ตาม จากทะเบียนการ

คลอดของหองคลอด โรงพยาบาลยโสธร ในระหวาง 1 ตุลาคม 

2549 จนถึง 30 กันยายน 255118  พบวา มีเด็กเกิดทั้งสิ้น 3,254 

ราย โดยไมมีเด็กรายใดไดรับการวินิจฉัยวาเปนธาลัสซีเมียและ 

ฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดรุนแรง ชนิดใดชนิดหนึ่งเลย

การควบคุมประชากร ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงโดยวิธีตรวจคัด

ตารางที่ 5  Hemoglobin Typing of Couples At-risks for Hydrops Fetalis but Unavailable DNA Testing for α thalassemia

Hemoglobin typing Number Percent

Hb E trait - Homozygous Hb E 37 4.5

Homozygous Hb E – α0 thalassemia trait 6 0.73

Homozygous Hb E - Homozygous Hb E 5 0.61

Homozygous Hb E -  α thalassemia 1 0.12

Total 49 5.96



ความชุกของธาลัสซีเมีย  ฮีโมโกลบินผิดปกติ จำ�นวนคูเสี่ยง และอุบัติการณของธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงจากการตรวจคัดกรอง  การตรวจวินิจฉัยกอนคลอด

และการวินิจฉัยหลังคลอด ในหญิงที่มาฝากครรภ ของโรงพยาบาลจังหวัดยโสธร
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กรองในหญิงตั้งครรภและการตรวจวินิจฉัยกอนคลอดเพื่อทำ�แทง

เด็กที่เปนโรค ถือเปนวิธีเดียวที่ไดผลในทางปฏิบัติ19  แตเนื่องจาก

การศึกษาครั้งนี้เปนการศึกษายอนหลัง ดังนั้นการตรวจวินิจฉัยกอน

คลอดจึงไมสามารถทำ�ไดครบทุกรายที่มีผลการตรวจเลือดเปนคูเสี่ยง

ดังนั้น ในการศึกษาครั้งตอๆ ไป จึงควรที่จะทำ�การศึกษาแบบไปขาง

หนาเพื่อใหไดขอมูลที่ครบถวนสำ�หรับการวินิจฉัยทารกในครรภ  อัน

จะทำ�ใหสามารถเลือกใชวิธีที่เหมาะสมที่จะใหคำ�แนะนำ�ปรึกษาที่ถูก

ตองเหมาะสมตอไป

ผลสืบเนื่องมาจากการศึกษานี้ประการหนึ่งชี้ใหเห็นวา การตรวจ

วินิจฉัยทารกในครรภกอนคลอด ในรายที่คูสมรสมีผลการตรวจ

ที่เสี่ยงเปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงนั้น เปนสิ่งที่มีประโยชนอยางยิ่ง

ในการควบคุมประชากรที่เปนธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง  ดังนั้น จึง

ควรทำ�การตรวจวินิจฉัยทารกในครรภกอนคลอดในทุกราย ที่มี

ผลการตรวจเลือดที่พบวามีความเสี่ยงที่จะมีบุตรเปนธาลัสซีเมีย

ชนิดรุนแรง เพื่อใหไดขอมูลที่ถูกตอง ครบถวนใหคูสมรสนั้น

ไดใชประกอบการตัดสินใจอยางใดอยางหนึ่ง ไดอยางเหมาะสม  

ซึ่งจะเปนประโยชนตอการควบคุม ธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงทั้ง 3ชนิด

อยางไรก็ตาม ขอที่ควรคำ�นึงในการที่จะทำ�การวินิจฉัยกอน

คลอดนั้นมี หลายประการ ไดแก  ประการที่หนึ่ง เนื่องจากการ

เก็บ ตัวอยางจากทารกในครรภเพื่อนำ�ไปตรวจวิเคราะห DNA 

เชน การเก็บชิ้นเนื้อรก (CVS) การเจาะน้ำ�คร่ำ� (Amniocentesis) 

การเก็บตัวอยางเลือดของทารก (Fetal Blood Sampling) หรือ

แมกระทั่งการตรวจอัลตราซาวดที่ละเอียดเพื่อวินิจฉัยความผิด

ปกติของทารกในครรภ ลวนแตตองอาศัยบุคลากรผูเชี่ยวชาญ

เปนพิเศษ โดยอาศัยเครื่องมือพิเศษที่มีราคาสูง  ซึ่งในภาคตะวัน

ออกเฉียงเหนือ มีเพียงโรงพยาบาลศรีนครินทร คณะแพทยศาสตร 

มหาวิทยาลัยขอนแกนเทานั้นที่สามารถใหบริการได  จึงทำ�ใหหญิง

ที่จำ�เปนตองตรวจวินิจฉัยกอนคลอด ตองมีคาใชจายที่สูงขึ้นอีก 

เพื่อไปรับบริการดังกลาว ขอควรคำ�นึงอีกประการหนึ่ง คือ การ

ตรวจวินิจฉัยกอนคลอดนั้น มีหลายวิธีที่เปนการตรวจที่ตองรุกล้ำ� 

(Invasive) เขาไปในตัวหญิงตั้งครรภ และตัวทารกจึงมีโอกาสที่จะ

เกิดการแทง (Fetal loss) หรือเกิดความพิการในทารกได  ปญหา 

ที่ตามมาคือการฟองรองเปนคดีความทั้งทางแพง และทางอาญา  ถึง

แมวาจะพิสูจนไดวาเปนผลแทรกซอนที่อาจเกิดขึ้นได อันเปนขอ

ยกเวนไมตองรับผิด แตการพิสูจนขอเท็จจริงนั้น ตองพิสูจนกัน

ในชั้นศาล   ปญหาการฟองรองดังกลาวนั้นในปจจุบันผูประกอบ

วิชาชีพมีความกังวลเปนอยางยิ่ง  

ดังนั้นคณะผูวิจัยจึงไดตั้งความหวังไววาในอนาคตอันใกลนี้ จะ

มีการคิดคนเทคนิควิธีการใหมๆสำ�หรับการวินิจฉัยกอนคลอดที่ไม  

invasive มีคาใชจายไมสูงมากนักซึ่งสามารถทำ�ไดในโรงพยาบาล

ทั่วไป และ ไมตองใชผูเชี่ยวชาญเฉพาะดาน  อันจะทำ�ใหการควบคุม 

ธาลัสซีเมีย  ของประเทศไทยทำ�ไดอยางมีประสิทธิภาพยิ่งขึ้น
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การศึกษาครั้งนี้สำ�เร็จลงไดดวยความรวมมือและความชวย

เหลือของหลายฝาย อาทิ เจาหนาที่กลุมงานพยาธิวิทยาคลินิก 

และ เจาหนาที่คลินิกพิเศษแผนกฝากครรภ เจาหนาที่หอง 

คลอดโรงพยาบาลยโสธรที่กรุณาเอื้อเฟอขอมูล ตลอดจนความ

อนุเคราะหผูเชี่ยวชาญหลายทาน ไดแก รศ.สุพรรณ ฟูเจริญ  

คณะเทคนิคการแพทย มหาวิทยาลัยขอนแกน คุณยศสมบัติ จัง

ตระกูล โรงพยาบาลศรีนครินทร คณะแพทยศาสตร มหาวิทยาลัย

ขอนแกน คณะผูศึกษาขอกราบขอบพระคุณทุกทานเปนอยางสูงที่

ไดใหความเอื้อเฟอ  สนับสนุน  ตลอดจนชี้แนะขอบกพรองตางๆ

ของการศึกษาครั้งนี้จนสำ�เร็จลุลวงลงดวยดี
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Abstract : Thalassemia is a genetic disorder resulting from the decrease or absence of globin chain synthesis. 
Prevalence of thalassemia traits varies among different regions resulting in different proportion of couples at risk 
and thalassemic disease at births.  The aim was to study the prevalence of thalassemia, hemoglobinopathies, 
couples at risk and the incidence of major thalassemia from prenatal screening program and postnatal diagnosis in 
Yasothorn hospital during October 2006 to September 2008.   At the prenatal clinic, 1,796 pregnant women were 
included.  There were 542 (30.2%) hemoglobin E (HbE) trait, 96 (5.4%) homozygous Hb E, 10 (0.56%) β thalassemia 
trait, 5 (0.3%) β thalassemia disease, 8 (0.45%) α thalassemia and 53 (2.96%) α0 thalassemia1 trait cases.  The 
spouses were also tested in 819 cases, 49 of which should have undergone DNA analysis to determine the risk 
of major thalassemia at birth because the results of hemoglobin analysis were not definitive.  In addition, there 
were 11 couples at risk for major thalassemia; 10 βthalassemia/HbE and 1 homozygous α0 thalassemia.  The 
prenatal diagnosis was performed in 1 case showing β0 thalassemia/HbE fetus.  The pregnancy was terminated.  
Among the other 10, 3 babies showed Hb E trait while 7 cases were loss to follow-up.  On the other hand, there 
were 187 cases with possible risks for major thalassemia in 977 couples, husbands of which were not tested.  The 
authors recommend that all couples at risk should undergo complete prenatal testing, including DNA analysis, 

if necessary.
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