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ได้รับต้นฉบับ 16 ธันวาคม 2559  รับลงตีพิมพ์ 9 กุมภาพันธ์ 2560

ต้องการส�ำเนาต้นฉบับติดต่อ ผศ.ดร.เนรัฐชลา สุวรรณคนธ์  คณะวิทยาศาสตร์ มหาวิทยาลัยพะเยา ต�ำบลแม่กา อ�ำเภอเมือง จังหวัดพะเยา 56000

นิพนธ์ต้นฉบับ

การเพิ่มประสิทธิภาพของโครงการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย
แบบลัดขั้นตอนการตรวจทางห้องปฏิบัติการ
ธีรภัทร  ศรีรัตนโชติ1   ขจรศิลป์  ผ่องสวัสดิ์กุล2   ต่อพงศ์  สงวนเสริมศรี1 และ เนรัฐชลา  สุวรรณคนธ์1
1มหาวิทยาลัยพะเยา  2โรงพยาบาลพะเยา

บทคัดย่อ

ในปัจจุบันยังคงมีเด็กเกิดใหม่เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงแม้ว่าโครงการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัลซีเมียจะได้รับ

การสนับสนุนอย่างเต็มที่ เนื่องจากปัญหาอันเกิดจากกระบวนการคัดกรองและก�ำหนดหาคู่สมรสเสี่ยง งานวิจัยนี้ต้องการแสดงให้เห็น

ว่าการก�ำหนดชนิดการกลายพันธุ์ของธาลัสซีเมียโดยวิธีลัดข้ันตอนการตรวจทางห้องปฏิบัติการมีผลในการเพิ่มประสิทธิภาพของการ

ป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย ผู้เข้าร่วมโครงการได้แก่หญิงฝากครรภ์และสามีจากคลินิกฝากครรภ์ โรงพยาบาลประจ�ำจังหวัด

พะเยากลุ่มที่หนึ่ง 1,377 รายได้รับการตรวจคัดกรองตามขั้นตอนปกติกลุ่มที่สองจ�ำนวน 1,581 รายถูกส่งไปตรวจโดยวิธีลัดขั้นตอน

ที่หน่วยธาลัสซีเมียมหาวิทยาลัยพะเยาโดยตรง ในกลุ่มแรกพบคู่สมรสเสี่ยงฯ 19 คู่พบ fetus เป็นโรค Hb Bart‘s hydrops fetalis 

1 ราย และโรค β-thalassemia/Hb E 1 รายกลุ่มที่สองพบมีคู่สมรสเสี่ยงฯ 32 คู่พบ fetus เป็นโรค Hb Bart‘s hydrops fetalis 

3 ราย β-thalassemia/Hb E 5 รายและ β-thalassemia major 1 ราย เมื่อเปรียบเทียบผลการศึกษาพบว่าวิธีลัดขั้นตอนการตรวจ

ทางห้องปฏิบัติการให้ผลสัมฤทธิ์ในการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียได้ดีกว่าอย่างมีนัยส�ำคัญ (p < 0.001) วิธีลัดขั้นตอนการ

ตรวจทางห้องปฏิบัติการในการศึกษาครั้งนี้เป็นวิธีที่ไม่ซับซ้อนได้ผลรวดเร็ว สามารถเพิ่มผลสัมฤทธิ์ให้กับโครงการป้องกันการมีบุตร

เป็นโรคธาลัสซีเมียได้เป็นอย่างดี

ค�ำส�ำคัญ :	l วิธีลัดขั้นตอนการตรวจทางห้องปฏิบัติการ  l การป้องกันโรคธาลัสซีเมีย

วารสารโลหิตวิทยาและเวชศาสตรบริการโลหิต 2560;27:233-9.
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Abstract:

Sporadic reports concerning birth of thalassemia major have occurred, even though prevention programs 

had been fully supported.  The cause of failure was mostly due to the local policies of thalassemia screening.  

The objective of this study was to show that fast track strategy, modified from conventional screening, could 

enhance the effectiveness of thalassemia prevention programs.  Subjects of this study comprised pregnant 

women attending antenatal care clinics and their spouses.  The first group totaled 1,377 samples screened for 

couple at risk of thalassemia using the conventional method.  The second group totaled 1,581 samples.  Every 

subject of this group was directly sent to the Thalassemia Unit, University of Phayao to determine the mutation 

using fast track strategy.  Nineteen couples were at risk of thalassemia in the first group.  One carried a fetus 

with Hb Bart‘s hydrops fetalis and 1 with β-thalassemia/Hb E disease.  Thirty-two couples were at risk of thalas-

semia in the second group.  Three them a fetus with Hb Bart‘s hydrops fetalis, 5 β-thalassemia/Hb E diseases 

and 1 β-thalassemia major.  The fast track strategy is uncomplicated and a faster procedure to determine couples 

at risk of thalassemia.  This new strategy has better outcomes than the conventional strategy (p < 0.001).  The 

fast track strategy could be considered a reliable strategy for the thalassemia prevention programs.

Keywords :	 l Fast track strategy  l Thalassemia prevention
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บทน�ำ

โรคโลหิตจางธาลัสซีเมียเป็นโรคทางพันธุกรรมพบได้บ่อยใน
คนไทย ชนิดที่ยังเป็นปัญหาในด้านการรักษา ได้แก่ β-thalassemia/
Hb E, β-thalassemia major และ homozygous β0-thalassemia 
หญิงตั้งครรภ์ที่เป็นคนไทยร้อยละ 2-3 พบเป็นคู่สมรสเสี่ยงที่อาจ
ให้บุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย ผู้ที่เกิดมาและเป็นโรคธาลัสเมีย (3,000-
5,000 รายต่อปี) เมื่ออายุมากขึ้นมักมีโรคแทรกซ้อนเกิดขึ้นมากมาย 
มีค่าใช้จ่ายเพื่อการรักษาสูงมาก ส่วนใหญ่เป็นค่าใช้จ่ายด้านการ
รับเลือดและการใช้ยาขับธาตุเหล็กทุกเดือน มีผู้ป่วยเป็นจ�ำนวน
มากไม่สามารถจ่ายค่ารักษาพยาบาลได้  ท�ำให้คุณภาพชีวิตไม่ดี
และอายุสั้นดังนั้นการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคโลหิตจางธาลัส- 
ซีเมีย มีความคุ้มค่าในการลงทุนเป็นอย่างยิ่ง1 ปัจจุบันรัฐบาลได้
ให้การสนับสนุนและช่วยรับผิดชอบค่าใช้จ่ายท่ีเกิดข้ึนแบบครบ
วงจร ทั้งในด้านการรักษา การควบคุมโรค และการป้องกันการมี
บุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียมาเป็นเวลานานกว่า 15 ปีในส่วนที่เกี่ยว
กับการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียรัฐบาลได้สนับสนุนค่า
บริการต่างๆให้กับหญิงตั้งครรภ์และสามีให้ได้รับการตรวจต่างๆ
เพื่อน�ำไปสู่การวินิจฉัยก่อนคลอดที่เป็นไปตามขั้นตอนแบบสากล
(conventional strategy) ประกอบด้วย การให้ค�ำปรึกษาการ
ตรวจคัดกรอง การตรวจเพื่อก�ำหนดชนิดการกลายพันธุ์ (muta-
tion) ของธาลัสซีเมีย การวินิจฉัยก่อนคลอดและการยุติการตั้ง
ครรภ์ให้กับหญิงตั้งครรภ์ในรายที่ fetus ในครรภ์เป็นโรคธาลัส- 
ซีเมีย2-9

ในปี พ.ศ. 2555 เมื่อมีการประเมินผลการด�ำเนินโครงการการ
ป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียในเขตภาคเหนือตอนบน พบ
ว่ามีหญิงตั้งครรภ์มากกว่าร้อยละ 50 ไม่สามารถเข้าถึงขบวนการ
วินิจฉัยก่อนคลอดได้ สาเหตุหลักคือขบวนการตรวจคัดกรองยัง
มีปัญหาในทางปฏิบัติอยู่มากและมีผลท�ำให้การก�ำหนดคู่สมรส
เสี่ยงฯ ได้ผลล่าช้าจนเกินเวลาส�ำหรับที่จะให้ค�ำแนะน�ำเพื่อการ
วินิจฉัยก่อนคลอด นอกจากนี้ผลการให้สัมภาษณ์ผู้ปกครองของ
ครอบครัวที่มีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียที่มีอายุน้อยกว่า 5 ปี พบว่า 
ผู้ปกครองหลายรายไม่เข้าใจในการให้ค�ำปรึกษาว่าจะให้ท�ำอย่างไร
ส�ำหรับการที่ได้มาฝากครรภ์ในครั้งที่ผ่านมา (communication 
failure) แม้ว่าได้รับการนัดหมายให้กลับไปกลับมาหลายครั้ง ใน
ส่วนที่เกี่ยวกับผู้ให้ค�ำปรึกษา (counsellor) ผลการให้สัมภาษณ์
ของผู้ให้ค�ำปรึกษา โดยเฉพาะจากโรงพยาบาลประจ�ำอ�ำเภอ กล่าว
ถึงการได้รับผลตรวจจากห้องปฏิบัติการว่า ได้รับผลตรวจล่าช้า
ท�ำให้หญิงที่ตั้งครรภ์เสี่ยงให้บุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียไม่สามารถขอ
เข้าสู่กระบวนการวินิจฉัยก่อนคลอดโดยการเจาะตรวจน�้ำคร�่ำ (am-
niocentesis) ได้ทันระยะเวลา จึงจ�ำเป็นต้องเข้าสู่กระบวนการ
วินิจฉัยก่อนคลอดโดยการเจาะเลือดจากสายสะดือ (cordocen-
tesis) แทน10-11

วัตถุประสงค์

เพื่อต้องการแสดงให้เห็นว่าโครงการป้องกันการมีบุตรเป็น 
โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงที่ใช้อยู่ในปัจจุบันตามขั้นตอนปกติซ่ึง
ประกอบด้วยขั้นตอนหลักคือ การตรวจคัดกรองที่หน่วยพยาบาล
เบื้องต้น และส่งการตรวจยืนยันที่ห้องปฏิบัติการเฉพาะทาง จน
น�ำไปสู่การก�ำหนดหาคู่สมรสเสี่ยงฯ เมื่อเปลี่ยนเป็นวิธีการลัดขั้น
ตอนการตรวจทางห้องปฏิบัติการ (fast track strategy) โดยการ
ส่งเลือดตัวอย่างหญิงตั้งครรภ์และสามี ไปยังหน่วยธาลัสซีเมีย 
มหาวิทยาลัยพะเยาซึ่งเป็นห้องปฏิบัติการเฉพาะทางเพื่อใช้เทคนิค
ทางอณูพันธุศาสตร์ในการก�ำหนดชนิดการกลายพันธุ์ของธาลัสซี
เมียโดยตรงท�ำให้ได้ผลการตรวจที่รวดเร็ว โดยส่งผลต่อประสิทธิภาพ
ในการให้ค�ำปรึกษาแนะน�ำ ช่วยให้หญิงตั้งครรภ์และสามีสามารถ
ตัดสินใจขอเข้ารับบริการการวินิจฉัยก่อนคลอดเพิ่มมากขึ้น

วัสดุและวิธีการ

โครงการนี้ได้ผ่านการพิจารณาและการรับรองจากคณะกรรมการ
จริยธรรมการวิจัยในมนุษย์มหาวิทยาลัยพะเยา เลขที่รับรองโครงการ 
58 02 04 0004 ตัวอย่างศึกษาเป็นหญิงตั้งครรภ์และสามี ที่สมัคร
ใจเข้าร่วมโครงการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียที่โรงพยาบาล
ประจ�ำจังหวัดพะเยาหญิงฝากครรภ์มีอายุครรภ์เฉล่ียท่ี12 ± 6 
สัปดาห์โดยแบ่งการศึกษาเป็นสองช่วงเวลากลุ่มแรก ท�ำการศึกษา
ระหว่างวันที่ 1 ธันวาคม 2556 ถึง 31 ธันวาคม 2557  กลุ่มที่สอง
ระหว่างวันที่ 1 มกราคม 2558 ถึง 31 มกราคม 2559

กลุ่มที่หนึ่ง มีหญิงฝากครรภ์ 791 ราย และรวมสามีเป็นจ�ำนวน
ทั้งสิ้น 1,377 ราย หญิงต้ังครรภ์ทุกรายได้รับการให้ค�ำปรึกษา 
เกี่ยวกับเร่ืองโรคธาลัสซีเมียตัวอย่างเลือดของหญิงตั้งครรภ์และ
สามีของกลุ่มแรก ถูกส่งให้ห้องปฏิบัติการของโรงพยาบาลประจ�ำ
จังหวัดพะเยาเพื่อตรวจคัดกรองก่อนตามวิธีที่เป็นสากล ได้แก่ การ
ตรวจหาค่าดรรชนีของเม็ดเลือดแดง (MCV และ MCH) ตรวจ
หาผู้ที่เป็นพาหะของ Hb E ด้วยวิธี DCIP ใช้ automated Hb 
typing เพื่อวัดสัดส่วนของ Hb A

2
และ Hb ผิดปกติและตรวจ 

α0-thalassemia ด้วยวิธี conventional gap-PCR เมื่อตรวจ
คัดกรองพบเป็นคู่สมรสเสี่ยงฯ เลือดตัวอย่างจะถูกส่งไปตรวจหา
ชนิดการกลายพันธุ์ของธาลัสซีเมียยังหน่วยธาลัสซีเมียมหาวิทยาลัย
พะเยา การตรวจใช้เวลา 7-10 วันและส่งผลกลับให้โรงพยาบาล
ประจ�ำจังหวัดพะเยา เพื่อให้บริการเวชพันธุศาสตร์ที่เหมาะสม 
ต่อไป12-14

กลุ่มที่สองระหว่างวันที่ 1 มกราคม 2558 ถึง 31 มกราคม 
2559 เป็นหญิงตั้งครรภ์ 873 รายและรวมสามีเป็นจ�ำนวนทั้งสิ้น 
1,581 รายเลือดตัวอย่างถูกส่งมายังหน่วยธาลัสซีเมียมหาวิทยาลัย
พะเยาโดยไม่มีการตรวจคัดกรองมาก่อนเลือดตัวอย่างทั้งหมดถูก
น�ำไปตรวจหาการกลายพันธุ์ของ β-thalassemia โดยเริ่มจากการ
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วัดสัดส่วนของ Hb A
2
ด้วยวิธี Q-Sepharose micro-column 

chromatography15 ผู้ที่มีสัดส่วนของ HbA
2
 เท่ากับหรือมากกว่า

ร้อยละ 4 ถูกน�ำไปตรวจเพื่อก�ำหนดชนิดของ β-thalassemia 
และหรือ HbE ด้วยวิธี high resolution DNA melting(HRM) 
analysis16-18 และหรือ direct DNA sequencing19-20 การตรวจ
หา α0-thalassemia ชนิด SEA และ THAI deletion ใช้วิธี 
quantitative real-time PCR(qPCR)21-25 ผลการตรวจจะถูก
แจ้งไปยังหน่วยบริการเวชพันธุศาสตร์ของโรงพยาบาลพะเยาภายใน 
7-10 วัน เพื่อให้บริการเวชพันธุศาสตร์เช่นเดียวกับในกลุ่มแรก

การวินิจฉัยก่อนคลอดใช้ตัวอย่าง DNA จากเซลล์ในน�้ำคร�่ำ
จ�ำนวน 10 มิลลิลิตรสกัดด้วยชุดน�้ำยาส�ำเร็จรูป QIAamp DNA 
Mini Kit (QIAGEN, Hilden, Germany) การตรวจหา α0-
thalassemia ชนิด SEA และ THAIdeletion ใช้วิธี qPCR ทั้ง
ระบบ DNA intercalating dye และ Taqman®probe26-27 การ
ตรวจ β-thalassemia ใช้วิธี HRM analysis16-18 ร่วมกับวิธี 
direct DNA sequencing19-20

ผลการศึกษา

กลุ่มแรกเป็นหญิงตั้งครรภ์ 791ราย และรวมสามีเป็น 1,377 
ราย เข้าร่วมโครงการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียตามวิธี
ที่เป็นสากลพบคู่สมรสเสี่ยงที่อาจให้บุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย 19 คู่
แต่มาเข้ารับการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอด 15 คู่ ผลการวินิจฉัยก่อน
คลอดพบ fetus เป็นโรค Hb Bart’s hydrops fetalis 1 ราย
และ β-thalassemia/Hb E1 ราย (Table 1)

กลุ่มที่สองเป็นหญิงตั้งครรภ์ 873 รายและรวมสามีเป็น 1,581 
ราย เข้าร่วมโครงการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียแบบ 
ลัดขั้นตอน เลือดตัวอย่างถูกส่งมายังหน่วยธาลัสซีเมียมหาวิทยาลัย
พะเยาโดยไม่มีการตรวจคัดกรองมาก่อน พบพาหะของ α0-thalas-
semia ชนิด SEA deletion 132 คน และ THAI deletion 1 
คน (Figure 1) รวมคิดเป็นร้อยละ 8.41 สามารถค�ำนวนความถี่
ของยีน α0-thalassemia ได้เท่ากับ 0.042 พบพาหะของ β-thalas-
semia 63 ราย คิดเป็นร้อยละ 3.98 พาหะ Hb E 271 ราย คิด
เป็นร้อยละ 17.14 พบผู้ที่เป็น homozygous Hb E 22 ราย คิด

Table 1  Comparison of accomplishment between the conventional and fast track strategy in thalassemia preven-

tion programs

Period of the study
December 1st 2556 to 

December 31st 2557

January 1st 2558 to 

January 31st 2559

Total pregnant women 791 873
Total couple at risk of thalassemia 19 32*
Couple at risk of β-thalassemia Major 3 1
Couple at risk of β-thalassemia/Hb E 13 18
Couple at risk of Hb Bart’s hydrops fetalis 3 12
Couple at risk of both β-thalassemia Majorand β-thalassemia/Hb E 0 1
Total prenatal diagnosis 15 30
β-thalassemia Major found 0 1
β-thalassemia/Hb E found 1 5
Hb Bart’s hydrops fetalis found 1 3

*2 cases were spontaneous abortion

Figure 1 Melt peaks acquired from α0-thalassemia carrier diagnosis by qPCR. Left figure shows single peak at 

92 Cํ from wild type individual.  Middle figure shows 2 peaks at 86.4 Cํ and 92 Cํ from THAI deletion carrier. 

Right figure shows 2 peaks at 84.2 ํC and 92 Cํ from SEA deletion carrier.

Wild type THAI deletion carrier SEA deletion trail
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เป็นร้อยละ 1.39 และพบผู้ที่เป็น β-thalassemia/Hb E 9 ราย

คิดเป็นร้อยละ 0.57 สามารถค�ำนวนความถี่ของยีน β-thalas-

semia และ Hb E ได้เท่ากับ 0.023 และ 0.102 ตามล�ำดับ 

ผู้ที่มียีน β-thalassemia ที่ตรวจพบทั้งหมด 72 รายประกอบ

ด้วยการกลายพันธุ์ชนิดต่างๆ คือ codon 17 (A→T) และ 

codon 41/42 (-CTTT) ชนิดละ 20 ราย คิดเป็นร้อยละ 27.78 

IVSI- nucleotide 1(G→T)และ nucleotide-28 (A→G) ชนิด

ละ 6 ราย คิดเป็นร้อยละ 8.33 codon35 (C→A) 3 ราย คิด

เป็นร้อยละ 4.16 IVSI- nucleotide 5 (G→C) และ codon 

27/28 (+C) ชนิดละ 2 ราย คิดเป็นร้อยละ 2.78 codon 43 

(G→T) codon 41 (-C)nucleotide -87 (C→A) และ -3.4 

kb deletion ชนิดละ 1 ราย คิดเป็นร้อยละ 1.39

พบคู่สมรสเสี่ยงที่อาจให้บุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย 32 คู่ มีการ

แท้งที่เกิดขึ้นเอง (spontaneous abortion) 2 คู่ มาเข้ารับการ

ตรวจวินิจฉัยก่อนคลอดจากตัวอย่างน�้ำคร�่ำ (amniocentesis) ที่

โรงพยาบาลประจ�ำจังหวัดพะเยา 29 ราย และอีก 1 รายส่งไป

ท�ำการเจาะเลือดสายสะดือที่โรงพยาบาลมหาราชนครเชียงใหม่ ผล

การวินิจฉัยก่อนคลอดพบ fetus เป็นโรค Hb Bart’s hydrops 

fetalis 3 ราย β-thalassemia/Hb E 5 ราย โดยมีชนิดของยีน 

β-thalassemia เป็น codon 41/42 2 ราย codon 17 2 ราย 

และ codon 35 1 ราย และพบ fetus ที่เป็น β-thalassemia 

major 1 รายเป็นชนิด homozygous codon 17 (Table 1) 

ตัวอย่างผลจากการวิเคราะห์ด้วยวิธี HRM และผลการท�ำ direct 

DNA sequencing ของทารกที่เป็น compound heterozygous 

codon 17/ Hb E แสดงใน Figure 2 และ 3 ตามล�ำดับ

การเปรียบเทียบผลสัมฤทธิ์ของโครงการป้องกันการมีบุตรเป็น

โรคธาลัสซีเมียโดยวิธีลัดขั้นตอนทางห้องปฏิบัติการกับวิธีที่เป็น

สากลทางสถิติโดยการทดสอบ Chi-squared พบว่าวิธีลัดขั้นตอน

ทางห้องปฏิบัติการให้ผลสัมฤทธ์ิของโครงการป้องกันการมีบุตร

เป็นโรคธาลัสซีเมียสูงกว่าอย่างมีนัยส�ำคัญ (p < 0.001)

Figure 2  Temperature-shift different curves from prenatal diagnosis by HRM analysis.  Amniotic DNA sample 

was diagnosed as compound heterozygous codon 17/Hb E because it has the same curve’s character as the 

codon 17/Hb E control.

Figure 3  Electropherogram of β-globin gene shows compound heterozygous codon 17/Hb E.  The AAG of 

codon 17 mutates to TAG cause changing of lysine amino acid to stop codon of polypeptide synthesis.  The 

other point mutation is the GAG to AAG of codon 26 which cause mutating of glutamic acid to lysine (Hb A to 

Hb E).
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วิจารณ์

ในเขตภาคเหนือตอนบนเป็นพื้นที่ ที่พบพันธุกรรมของโรคธา
ลัสซีเมียในอัตราสูงที่สุดในประเทศไทยคู่สมรสส่วนใหญ่มีความ
รู้และความเข้าใจต่อพันธุภัยจากการตั้งครรภ์และมีบุตรเป็นโรคโร
คธาลัสซีเมียน้อยมาก  การฝากครรภ์มักเริ่มต้นช้าส่วนใหญ่ฝาก
ครรภ์ เมื่อ fetus อายุได้ 3 เดือนมีเวลาเหลือเพียง 4-6 สัปดาห์
ไม่เพียงพอส�ำหรับการด�ำเนินการตามขั้นตอนในการตรวจคัดกรอง
และการก�ำหนดหาคู่สมรสเสี่ยงฯ ซึ่งมีหลายขั้นตอนโดยเฉพาะคู่
สมรสการตรวจคัดกรองเบื้องต้นให้ผลเป็นบวกท�ำให้ต้องใช้เวลา
ตรวจสอบเพิ่มเติมอีกหลายสัปดาห์ เป็นเหตุให้คู่สมรสหลายคู่หมด
โอกาสในการเข้าร่วมโครงการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย
ในเวลาอันสมควร

ผลการส�ำรวจการตรวจคัดกรองและการก�ำหนดคู่สมรสเสี่ยงฯ 
เบื้องต้น เมื่อศึกษาย้อนหลังไป ตั้งแต่ปี พ.ศ. 2550-2555 ในพื้นที่
เขตภาคเหนอืตอนบน ข้อมลูจากห้องปฏบิติัการธาลัสซีเมยี โรงพยาบาล
มหาราชนครเชียงใหม่ พบว่าตัวอย่างเลือดของคู่สมรส ที่ส่งมา
ตรวจชนิดการกลายพันธุ์ของธาลัสซีเมียเฉลี่ยปีละ 2,500 คู่ มี
ประมาณร้อยละ 3 ที่มีความถูกต้องเป็นคู่สมรสเสี่ยงฯ จริง การ
ศึกษาผลสัมฤทธิ์ของโครงการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมีย
ในครั้งนี้ ในกลุ่มแรก ได้รับข้อมูลตามบันทึกของโรงพยาบาลประจ�ำ
จังหวัดพะเยาซึ่งได้จัดท�ำขึ้นรวมระยะเวลา 13 เดือน จ�ำนวนหญิง
ตั้งครรภ์ที่เข้าโครงการทั้งสิ้น 791ราย การตรวจคัดกรองและการ
ก�ำหนดคู่สมรสเสี่ยงฯ เบื้องต้น ตรวจที่ห้องปฏิบัติการของโรง
พยาบาลพะเยาหญิงตั้งครรภ์ที่ได้รับการวินิจฉัยก่อนคลอดโดย
การเจาะตรวจน�้ำคร�่ำที่แผนกสูติ-นรีเวชศาสตร์โรงพยาบาลประจ�ำ
จังหวัดพะเยา ส่วนการตรวจชนิดการกลายพันธุ์ของธาลัสซีเมียถูก
ส่งตรวจที่หน่วยวิจัยธาลัสซีเมียมหาวิทยาลัยพะเยาเมื่อสิ้นสุด
โครงการพบคู่สมรสเสี่ยงฯ 19 คู่ และมีหญิงตั้งครรภ์ที่มาเข้ารับ
การวินิจฉัยก่อนคลอดมีเพียง 15 ราย และพบ fetus เป็นโรคธา
ลัสซีเมียเพียง 2 ราย ซึ่งไม่เป็นไปตามหลักเกณฑ์การถ่ายทอดทาง
พันธุกรรมแบบ autosomal recessive เมื่อประเมินผลสัมฤทธิ์
ของวิธีการพบว่ากว่าร้อยละ 50 ของคู่สมรสเสี่ยงฯ ที่แท้จริง ที่ไม่
ได้เข้าสู่กระบวนการการวินิจฉัยก่อนคลอด

จากข้อมูลผลการส�ำรวจการตรวจคัดกรองและการก�ำหนดคู่
สมรสเสี่ยงฯ เบื้องต้น และการศึกษาผลสัมฤทธิ์ของโครงการป้องกัน
การมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียของโรงพยาบาลประจ�ำจังหวัดพะเยา
อาจพอแสดงให้ได้ทราบว่ากระบวนการคัดกรองและการก�ำหนด
คู่สมรสเสี่ยงฯ น่าจะเป็นปัญหาต่อการเข้าสู่การวินิจฉัยก่อนคลอด

ในปี พ.ศ. 2558 หน่วยธาลัสซีเมียมหาวิทยาลัยพะเยา เสนอ
วิธีการลัดขั้นตอนทางห้องปฏิบัติการให้กับโรงพยาบาลประจ�ำจังหวัด
พะเยาและได้รับการสนับสนุนให้ด�ำเนินโครงการเป็นระยะเวลา 13 
เดือนเมื่อสิ้นสุดโครงการพบคู่สมรสเสี่ยงฯ 32 คู่ หญิงตั้งครรภ์

ทุกรายได้รับการวินิจฉัยก่อนคลอด พบ fetus เป็นโรคธาลัสซีเมีย 
9 ราย ซึ่งสอดคล้องกับหลักเกณฑ์การถ่ายทอดทางพันธุกรรมแบบ 
autosomal recessive เมื่อเปรียบเทียบผลสัมฤทธิ์ของโครงการ
ป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียพบว่าวิธีการใหม่ท่ีน�ำเสนอ
นั้นมีผลสัมฤทธิ์ที่ดีกว่าวิธีปฏิบัติตามขั้นตอนปกติอย่างมีนัยส�ำคัญ 
(p < 0.001) ทั้งนี้อาจเป็นเพราะผลการตรวจที่ได้จากหน่วยธาลัส
ซีเมีย มหาวิทยาลัยพะเยา เป็นในรูปแบบของการก�ำหนดชนิดของ
ธาลัสซีเมียอย่างชัดเจน และการลดขั้นตอนในกระบวนการท�ำให้
ได้ผลตรวจที่รวดเร็ว ท�ำให้คู่เสี่ยงฯ ได้รับการให้ค�ำปรึกษาจากผู้
เชี่ยวชาญได้อย่างมีประสิทธิภาพ 

ปัจจุบันการตรวจชนิดการกลายพันธุ์ของทั้ง α- และ β-thalas-
semia ไม่ใช่เป็นเรื่องยุ่งยากอีกต่อไป ราคาค่าตรวจแต่ละรายถูก
ลงมาก และเครื่องมือส�ำหรับการท�ำ qPCR หรือ HRM สามารถ
ใช้ตรวจได้ทั้ง α- และ β-thalassemia การตรวจด้วย qPCR 
หรือ HRM แต่ละครั้งสามารถตรวจได้มากกว่า 40 ตัวอย่าง และ
มากถึง 120 ตัวอย่างภายในหนึ่งวัน  นอกจากนี้ การตรวจหาการ 
กลายพันธุ์ชนิดที่ไม่พบบ่อยยังสามารถตรวจได้ด้วยวิธี DNA 
sequencing ดังนั้น เมื่อใช้วิธีการลัดขั้นตอนทางห้องปฏิบัติการ
โดยใช้เทคโนโลยีด้านอณูพันธุศาสตร์ซ่ึงเป็นวิธีให้ค�ำตอบทาง
พันธุกรรมของโรคธาลัสซีเมียโดยตรงกับคู่สมรส ส่งผลให้กระบวนการ
ให้ค�ำปรึกษาด้านพันธุศาสตร์มีประสิทธิภาพสูงขึ้นจึงท�ำให้โครงการ
ป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียมีผลสัมฤทธิ์สูงขึ้นด้วย 
เช่นกัน

สรุป

โครงการป้องกันการมีบุตรเป็นโรคธาลัสซีเมียมีประโยชน์อย่าง
ยิ่งส�ำหรับประเทศไทยการรายงานครั้งนี้ชี้ให้เห็นว่าระบบการตรวจ
คัดกรองและการก�ำหนดหาคู่สมรสเสี่ยงฯ ที่ด�ำเนินการอยู่ในปัจจุบัน
ยังมีปัญหาในการปฏิบัติการวิธีการลัดขั้นตอนทางห้องปฏิบัติการ
โดยใช้เทคโนโลยีด้านอณูพันธุศาสตร์เป็นวิธีให้ค�ำตอบทางพันธุกรรม
ของโรคธาลัสซีเมียโดยตรงกับหญิงฝากครรภ์และสามี นอกจาก
นี้วิธีการลัดขั้นตอนทางห้องปฏิบัติการอาจเป็นอีกทางเลือกหนึ่งที่
สามารถเพิ่มผลสัมฤทธ์ิให้กับโครงการป้องกันการมีบุตรเป็นโรค 
ธาลัสซีเมียได้ และน่าจะมีความคุ้มค่าต่อการลงทุน

กิตติกรรมประกาศ

งานวิจัยนี้ได้รับทุนอุดหนุนจากงบประมาณรายได้คณะวิทยา-
ศาสตร์ มหาวิทยาลัยพะเยา และขอขอบพระคุณ ศาสตราจารย์
พิเศษ ดร.มณฑล สงวนเสริมศรี อธิการบดีมหาวิทยาลัยพะเยา 
ที่ให้การสนับสนุนเงินทุนจากมหาวิทยาลัยจนโครงการวิจัยจนส�ำเร็จ
ลุล่วง ขอขอบพระคุณแพทย์และพยาบาลของคลินิกฝากครรภ์ 
โรงพยาบาลประจ�ำจังหวัดพะเยา และเจ้าหน้าที่ทุกท่านของหน่วย
ธาลัสซีเมีย มหาวิทยาลัยพะเยา
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