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บทคัดยอ
 ยีนธาลัสซีเมียที่พบไดบอยในประเทศไทยมีความหลากหลาย การพิจารณาเลือกตรวจยีนเปาหมายและวิธีการตรวจ

วิเคราะหที่เหมาะสม จําเปนตองมีขอมูลเบื้องตนซ่ึงประกอบดวย ผลการตรวจคัดกรองและผลการตรวจวิเคราะหฮีโมโกลบิน 

จากการวิเคราะหขอมูลสถานการณการใหบริการตรวจยีนธาลัสซีเมียเพื่ อการวินิจฉัยคูเสี่ยงและทารกในครรภเพื่ อการควบคุม

และปองกันโรคธาลสัซเีมยีชนิดรนุแรง 3 ชนิด คือโรค (homozygous α-thalassemia 1, homozygous β-thalassemia และ 

β-thalassemia / Hb E) ของหนวยบริการธาลัสซีเมีย ศูนยวิจัยและพัฒนาการตรวจวินิจฉัยทางหองปฏิบัติการทางการแพทย 

(ศวป.) คณะเทคนิคการแพทย มหาวิทยาลัยขอนแกน ระหวางเดือน มกราคม 2556 – กันยายน 2557 ซ่ึงมีตัวอยางคูเสี่ยง

ถูกสงเขามารับบริการรวมทั้งสิ้น 1,079 คู ในจํานวนน้ีเปนคูเสี่ยงท่ีสงตรวจทารกในครรภดวยจํานวน 644 คู พบการสงตรวจคู

เสี่ยงท่ีมีขอมูลครบถวนและประเมินความเสี่ยงไดถูกตอง 789 คู (รอยละ 73.1) อีก 290 คู (รอยละ 26.9) พบเหตุการณ

ไมพงึประสงคดังนี ้1. สงตรวจโดยไมมขีอมลูเบือ้งตนใหเลย 34 คู (รอยละ 3.15) 2. มขีอมลูเบือ้งตนไมครบถวน 48 คู (รอย

ละ 4.45) 3. ขอมูลเบื้องตนไมถูกตอง 26 คู (รอยละ 2.4) 4. ประเมินความเสี่ยงจากขอมูลเบื้องตนไมถูกตองครบถวน 16 
คู (รอยละ 1.5) และ 5. ไมใชคูเสี่ยง 166 คู (รอยละ 15.4) ซ่ึงในจํานวนคูที่ไมใชคูเสี่ยงน้ี มีการสงตัวอยางทารกในครรภมา

ตรวจดวยสูงถึง 50 คู นอกจากน้ีเมื่ อวิเคราะหผลการตรวจทารกในครรภในกลุมทั่วไปที่พบเหตุการณพึงประสงค ผลที่ไดก็เปน

ไปตามหลักการถายทอดทางพันธุกรรม คือพบทารกที่เปนโรคในสัดสวน 1 ใน 4 ตรงตามหลักทางพันธุกรรม สวนกลุมที่พบ
เหตุการณไมพีงประสงค ตรวจพบสัดสวนทารกเปนโรคเพียง 1 ใน 10 สะทอนใหเห็นถึงการสงตรวจยีนธาลัสซีเมียที่มากเกิน

ความจําเปน เหตกุารณไมพงึประสงคเหลาน้ี สงผลใหไดรบัผลการตรวจลาชาเนื่ องจากตองตรวจหลายรายการทีไ่มจําเปนทาํให
การใหบริการลาชา ขาดความถูกตอง สงผลกระทบตอหญิงต้ังครรภและสามีที่มารับบริการ และทําใหมีคาใชจายในการดําเนินการ

เพิม่มากขึน้ สงผลกระทบตอระบบการบรหิารงบประมาณโดยรวมของโครงการ การรณรงคใหบคุลากรทางการแพทยทีเ่กีย่วของ

ในการทําหนาท่ีพิจารณาสงตรวจยีนธาลัสซีเมีย มีความรูความเขาใจการประมวลผล แปลผล ขอบเขต และขอจํากัดของการ

ตรวจทางหองปฏิบัติการทั้งระดับการตรวจคัดกรอง การตรวจวิเคราะหฮีโมโกลบิน และการตรวจดีเอ็นเอยีนธาลัสซีเมีย นาจะ
ชวยใหภาพรวมของการดําเนินการควบคุมและปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ดําเนินการไดอยางมีประสิทธิภาพมากย่ิงข้ึน 

คําสําคัญ: ธาลัสซีเมีย, การควบคุมและปองกัน, การตรวจวินิจฉัยทางหองปฏิบัติการ
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Abstract
  Thalassemia in Thailand is very heterogeneous. Selection of appropriate testing for thalassemia 
genes targeted for prevention and control is important. This requires accurate results of both screening test and 

Hb analysis. A retrospective data on thalassemia gene analysis for prevention and control of 3 severe 

thalassemia diseases including homozygous α-thalassemia 1, homozygous β-thalassemia and β-thalassemia / Hb E 
at the thalassemia service unit, Centre for Research and Development of Medical Diagnostic Laboratories, 

Faculty of Associated Medical Sciences, Khon Kaen University during January 2013 – September 2014 was 

analyzed. Among 1,079 at risk couples encountered, 644 fetal specimens were also obtained for prenatal 

diagnosis. Among these 1,079 couples, specimens were obtained with complete primary screening and Hb 

analysis results and accurate risk assessments for the fetuses in 789 couples (73.1%). Specimens from the 

remaining 290 couples (26.9 %) were obtained with 5 unwanted events including 1. No primary screening and 

Hb analysis results (n = 34; 3.1 %) 2. Incomplete screening and/or Hb analysis results (n = 48; 4.4 %) 3. 

Incorrect primary screening and/or Hb analysis results (n = 26; 2.4 %) 4. Incorrect and/or incomplete risk 

assessment of the fetus (n = 16; 1.5 %) and 5. No risk for the 3 severe thalassemia diseases (n = 166; 15.4 

%). Among 166 couples with no risk, 50 fetal specimens were also obtained for prenatal diagnosis. It was 
found that expected proportion (1 of 4) of affected fetuses with severe thalassemia diseases was encountered 
for a group with accurate referring but this was 1 of 10 in those groups with unwanted events. This has led to 

unnecessary workload, delaying turnaround time, inaccurate results and unnecessary cost of laboratory 

investigation which could affect the couples as well as the overall efficiency of a prevention and control 
program. To reduce these unwanted events,  related medical personnel should understand limitation of each 
laboratory test at screening, Hb analysis and gene analysis and should practice in depth how to integrate all 

laboratory results into accurate interpretation.  

Keywords: Thalassemia, Prevention and control, Laboratory investigation
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บทนํา
 ยีนธาลัสซีเมียที่ตองตรวจในการดําเนินงานเพื่ อการ
ควบคุมและปองกันโรคเลือดจางธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงใน
ประเทศไทย 3 ชนิด(1) คือ homozygous α-thalassemia 1 
(α-thal 1), homozygous β-thalassemia (β-thal) และ 
β-thalassemia / Hb E ประกอบดวยการตรวจยีน α-thal 1 
ชนิด SEA และ THAI deletion(2,3) สวนยีน β-thal ซ่ึงมี
การกลายพันธุที่หลากหลายและสวนใหญเปนแบบ point 
mutation ซ่ึงพบทัง้ชนิดท่ีรนุแรงมากเปน βo-thal และรนุแรง
นอยเปน β+-thal มีการรายงานพบการกลายพันธุทั้ง βo-thal 
และ β+-thal ในประชากรไทยรวมแลวกวา 30 ชนิด(3,4)  การ
เลอืกยีนเปาหมายและวธิกีารตรวจวิเคราะหใหไดผลทีจํ่าเพาะ 
ถูกตองและรวดเร็ว จําเปนตองมีขอมูลเบื้องตนครบถวน ซ่ึง
ควรประกอบดวยทั้งผลการตรวจคัดกรองและผลการตรวจวิ
เคราะหฮีโมโกลบินโดยผลการตรวจคัดกรองตองเปนบวก 

จากน้ันนําผลการตรวจวิเคราะหฮีโมโกลบินมาประกอบการ

พจิารณาวาจะตรวจยีน α-thal 1 และ/หรอื β-thal ตอไป(3,5-7)

 หนวยบริการธาลัสซีเมีย ศูนยวิจัยและพัฒนาการ

ตรวจวินิจฉัยทางหองปฏิบัติการทางการแพทย (ศวป.) 

คณะเทคนิคการแพทย มหาวิทยาลัยขอนแกน ไดใหบริการ

ตรวจยีนธาลสัซเีมยี เพื่ อการปองกันและควบคุมโรคเลอืดจาง

ธาลัสซีเมยีชนิดรุนแรงแกหนวยงานตางๆท้ังในภาคตะวันออก

เฉียงเหนือและภูมิภาคอื่ น ไดประสบกับเหตุการณที่ไมพึง

ประสงค คือ การขาดขอมลูเบือ้งตนเพื่ อประกอบการพจิารณา
เลือกตรวจยีนธาลัสซีเมียอยูเนืองๆ การศึกษาคร้ังน้ีจึงได
ทาํการรวบรวมขอมลูการสงตรวจยีนธาลสัซเีมยีจากหนวยงานตางๆ

และวเิคราะหถงึเหตกุารณไมพงึประสงคทีพ่บเพื่ อใชเปนแนวทาง
ในการแกปญหาเหตุการณที่ไมพึงประสงคตอไป

วิธีการศึกษา
 ศึกษาและวิเคราะหสถานการณจากการใหบริการ
ตรวจยีนธาลัสซีเมียในงานประจําวันของ ศวป. ดวยการ
รวบรวมขอมูลการสงตรวจและผลการตรวจยอนหลงั ระหวาง
เดือนมกราคม พ.ศ. 2556 - กันยายน พ.ศ.2557 

ผลการศึกษา
 จากการรวบรวมขอมูลการสงคูเสี่ยงและทารกใน
ครรภมาตรวจยีนธาลัสซีเมียที่ ศวป. คณะเทคนิคการแพทย 
มหาวิทยาลัยขอนแกน ในชวงเวลาดังกลาว มีหนวยงานท่ี
สงตัวอยางเขามารบับรกิารเปนโรงพยาบาลระดบัมหาวทิยาลยั 
1 แหง, โรงพยาบาลศูนย 3 แหง, ศูนยการแพทย 4 แหง, 
โรงพยาบาลทั่วไป 3 แหง และโรงพยาบาลเอกชน 2 แหง 
จํานวนรวม 1,079 คู ในจํานวนน้ีเปนคูเสี่ยงท่ีสงตรวจทารก
ในครรภดวย 644 คู พบการสงตรวจคูเสีย่งท่ีมขีอมลูคร บถวน

และประเมินความเสี่ยงไดถูกตอง จํานวน 789 คู (รอยละ 

73.1) อีก 290 คู (รอยละ 26.9) พบเหตกุารณไมพงึประสงค 

5 รูปแบบดังแสดงใน ตารางที่ 1 ประกอบดวย รูปแบบที่ 1 
เปนการสงตรวจโดยขาดขอมลูเบือ้งตน จํานวน 34 คู (รอยละ

3.2) ดังแสดงใน ตารางที ่2  รปูแบบท่ี 2 สงตรวจโดยมีขอมลู

เบื้องตนไมครบถวน 48 คู (รอยละ 4.4) ดังแสดงใน ตารางที่ 3

รูปแบบที่ 3 สงตรวจโดยใหขอมูลไมถูกตอง 26 คู (รอยละ 

2.4) ดังแสดงใน ตารางที ่4 รปูแบบท่ี 4 สงตรวจพรอมขอมลู

เบื้องตนครบถวนแตประเมินความเส่ียงไมถูกตอง 16 คู 
(รอยละ 1.5) ดังแสดงใน ตารางที่ 5 และรูปแบบที่ 5 

สงตรวจโดยทีีขอมูลเบื้องตนบงช้ีวาไมใชคูเสี่ยงของโรคชนิด

รุนแรง จํานวน 166 คู (รอยละ 15.4) ดังแสดงใน ตารางที่ 

6 สวน ตารางที่ 7 แสดงผลการตรวจวินิจฉัยทารกในครรภ 
เปรียบเทียบระหวางกลุมที่พบและไมพบเหตุการณไม
พึงประสงค
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ตารางที่ 1 จํานวนตัวอยางท่ีสงตรวจยีนธาลสัซเีมยีจําแนกตามเหตุการณทีต่รวจพบท่ีหนวยบรกิารธาลัสซเีมยี ศวป. ระหวาง
เดือน มกราคม 2556 - กันยายน 2557

สถานการณ
 

ตัวอยางที่สงตรวจ (คู)

เลือดหญิง
ตั้งครรภ 
 และสามี

เลือดหญิง
ตั้งครรภและ/
หรือสามี และ 

ตัวอยางทารก
ในครรภ

เฉพาะตัวอยาง

ทารกในครรภ 

รวม (รอยละ)

 

พบเหตุการณพึงประสงค     

มขีอมูลเบือ้งตนครบถวนและประเมนิความเสีย่ง
ถูกตอง 265 305 219 789 (73.1)

พบเหตุการณไมพึงประสงค     

1.  ไมมีขอมูลเบื้องตนเลย 8 11 15 34 (3.2)

2.  ขอมูลเบื้องตนไมครบถวน 17 19 12 48 (4.4)

3.  ขอมูลเบื้องตนไมถูกตอง 18 8 - 26 (2.4)

4.  มีขอมูลเบื้องตนแตประเมินความเสี่ยงไม

 ถูกตองครบถวน 11 4 1 16( 1.5)

5. ขอมูลเบื้องตนบงช้ีวาไมใชคูเสี่ยง 116 22 28 166 (15.4)

ตารางที่ 2 จํานวนตัวอยางท่ีสงตรวจจําแนกตามผลการตรวจในเหตุการณที่ขาดขอมูลเบื้องตน

ผลการตรวจ ตัวอยางสงตรวจ (คู)

เลือดหญิงตั้ง
ครรภ

 + สามี

เลือดหญิงตั้งครรภ
และ/หรือสามี + 

ตัวอยางทารกใน

ครรภ

สงเฉพาะ

ตัวอยาง     

ทารกในครรภ

รวม

   1. สงตรวจยีน α - thal 1

      1.1 ผลลบทั้งคู 1 1 - 2

      1.2 ผลบวกคนเดียว 3 1 - 4

      1.3 ผลบวกทั้งคู 3 2 - 5

   2. สงตรวจยีน β - thal 

      2.1 ผลลบทั้งคู - - - -

      2.2 ผลบวกคนเดียว 1 3 - 4

      2.3 ผลบวกทั้งคู - 4 - 4
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ตารางที่ 3 จํานวนตัวอยางท่ีสงตรวจจําแนกตามขอมูลเบื้องตน ในเหตุการณที่ขอมูลเบื้องตนไมครบถวน 

ขอมูลเบื้องตน ตัวอยางสงตรวจ (คู)

เลือดหญิงตั้ง
ครรภ
+ สามี

เลือดหญิงตั้งครรภ
และ/หรือ

สามี + ตัวอยางทารก

ในครรภ

ตัวอยางทารก
ในครรภ

รวม

   1. สงตรวจยีน α - thal 1     

       1.1 มีผลคัดกรองแตไมมีผล Hb typing 1 1 - 2

 1.2 มผีล Hb type แตไมระบปุรมิาณ Hb A
2
/E 2 2 1 5

       1.3 มีขอมูลคนเดียว (หญิงต้ังครรภหรือสามี) 8 7 4 19

   2. สงงตรวจยีน β - thal     

       2.1 มีผลคัดกรองแตไมมีผล Hb typing 1 - - 1

       2.2 มผีล Hb type แตไมระบปุรมิาณ Hb A
2
/E 2 3 2 7

       2.3 มีขอมูลคนเดียว (หญิงต้ังครรภหรือสามี) 3 6 5 14

ตารางที่ 4 จํานวนตัวอยางท่ีสงตรวจจําแนกตามขอมูลเบื้องตน ในเหตุการณที่ขอมูลเบื้องตนไมถูกตอง    

ขอมูลเบื้องตน ตัวอยางสงตรวจ (คู)

เลือดหญิงตั้ง

ครรภ + สามี

เลือดหญิงตั้งครรภ

และ/หรือ

สามี + ตัวอยางทารก

ในครรภ

สงเฉพาะ

ตัวอยาง

ทารกในครรภ

รวม

1. สงตรวจยีน α - thal 1     

1.1 ขอมลูเบือ้งตนสลบักนัระหวางหญิงต้ัง
ครรภกับสามี 5 2 - 7

1.2 ขอมูลเบื้องตนไมถูกตอง     

 - ตรวจวิเคราะห Hb ซ้ํา พบ 

  ปริมาณ Hb E  > 25 % 1 - - 1

  ปริมาณ Hb E < 25 % - 1 - 1

2. สงตรวจยีน β - thal     

2.1 ขอมลูเบือ้งตนสลบักนัระหวางหญิงต้ัง
ครรภกับสามี

4 3 - 7

2.2 ขอมูลเบื้องตนไมถูกตอง     

  -  ตรวจวิเคราะห Hb ซ้ํา พบ 
   ปริมาณ Hb A

2
 ปกติ 6 2 - 8

   ปริมาณ Hb F ปกติ 2 - - 2
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ตารางที่ 5 จํานวนตัวอยางสงตรวจจําแนกตามการประเมินความเสี่ยง ในเหตุการณที่ประเมินความเสี่ยงไมถูกตอง

การประเมินความเสี่ยง ตัวอยางสงตรวจ (คู)

เลือดหญิงตั้ง
ครรภ 
+ สามี

เลือดหญิงตั้งครรภ
และ/หรือ สามี + 
ตัวอยางทารกใน

ครรภ

สงเฉพาะ
ตัวอยาง

ทารกในครรภ

รวม

1. สงตรวจยีน α - thal 1    

1.1 ประเมินความเสี่ยงไมถูกตอง - - - -

1.2 ประเมินความเสี่ยงไมครบถวน 1a - - 1

2. สงตรวจยีน β - thal

2.1 ประเมินความเสี่ยงไมถูกตอง 1b 1b - 2

2.2 ประเมินความเสี่ยงไมครบถวน 9c 3c 1c 13

หมายเหตุ : aสั่งตรวจเฉพาะ α-thal 1 แตเสี่ยง β-thal ดวย bสั่งตรวจ β-thal แตเสี่ยง α-thal 1 cสั่งตรวจเฉพาะ β-thal 

แตเสี่ยง α-thal 1 ดวย

ตารางที่ 6 จํานวนตัวอยางท่ีสงตรวจจําแนกตามขอมูลเบื้องตน ในเหตุการณที่ขอมูลเบื้องตนบงช้ีวาไมใชคูเสี่ยง

ขอมูลเบื้องตน ตัวอยางสงตรวจ (คู)

เลือดหญิงตั้ง

ครรภ 

+ สามี

เลือดหญิงตั้งครรภ

และ/หรือสามี + 

ตัวอยางทารกใน

ครรภ

สงเฉพาะ

ตัวอยาง

ทารกในครรภ

รวม

1. ส่ังตรวจยีน α-thal 1     

1.1 Hb type EA: Hb E > 25 % ทั้งหญิง
ต้ังครรภและสามี

23 - 6 29

1.2 Hb type EA: Hb E > 25 % หญิงต้ัง
ครรภหรือสามี

76 13 19 108

1.3  A
2 
ปกติ, MCV > 80 6 1 - 7

1.4 A
2 
ปกติ, MCV < 80 , OF = negative 3 - - 3

2. ส่ังตรวจยีน β-thal     

2.1 Hb A
2
  : 3.5 - 4.0 %           4 2 - 6

  Hb A
2
  : < 3.5 % 2 - - 2

2.2 Hb A
2
 < 3.5 %, Hb F >10 % - 5 3 8

2.3 Abnormal Hb 2 1 - 3
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ตารางที่ 7 ผลการตรวจทารกในครรภจําแนกตามเหตุการณทีต่รวจพบทีห่นวยบรกิารธาลสัซเีมยี ศวป. ระหวางเดือนมกราคม 
พ.ศ. 2556 - กันยายน พ.ศ. 2557

สถานการณ ผลการตรวจทารกในครรภ

เปนโรค เปนพาหะ ไมเปนโรค รวม

พบเหตุการณพึงประสงค     

มขีอมลูเบือ้งตนครบถวนและประเมนิความเส่ียงถูกตอง
(รอยละ)

136 (26) 241 (46) 147 (28) 524 (100)

พบเหตุการณไมพึงประสงค

1. ไมมีขอมูลเบื้องตนเลย 4 11 11 26

2. ขอมูลเบื้องตนไมครบถวน 4 12 15 31

3. ขอมูลเบื้องตนไมถูกตอง 2 4 2 8

4. มีขอมูลเบื้องตนแตประเมินความเสี่ยงไมถูกตอง

  ครบถวน

2 2 1 5

5. ขอมูลเบื้องตนบงช้ีวาไมใชคูเสี่ยง - 14 36 50

รวม (รอยละ) 12 (10) 43 (35.8) 65 (54.2) 120 (100)

วิจารณและสรุปผลการศึกษา
   การสงตรวจยีนธาลสัซีเมยีทีห่นวยบรกิารธาลสัซเีมยี 

ศวป. คณะเทคนิคการแพทย มหาวิทยาลัยขอนแกน สวนใหญ

เปนการสงตรวจภายใตโครงการการควบคุมและปองกันโรค

ธาลสัซเีมยีชนิดรุนแรง มวีตัถุประสงคเพื่ อลดจํานวนทารกเกดิ

ใหมเปนโรคเลือดจางธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 3 ชนิด ที่ได
กลาวไปแลว โดยประเภทของตัวอยางเลือดท่ีสงมาตรวจ นี้
แบงไดเปน 3 กลุม กลุมแรก เปนการสงตัวอยางเลือดหญิง

ต้ังครรภและสามทีีม่ผีลการตรวจคดักรองเปนบวกและผลการ

ตรวจวิเคราะหฮีโมโกลบินบงช้ีวานาจะเปนคูเสี่ยงท่ีมีโอกาส
ใหกําเนิดบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงเพื่ อยืนยันการ

วินิจฉัยในหญิงต้ังครรภและสามี ผลที่ไดจะถูกนําไปใชในการ
ใหคําแนะนําปรกึษาทางพันธกุรรมแกคูเสีย่งเพื่ อประกอบการ

ตัดสินใจวาจะเขารับการตรวจวินิจฉัยทารกในครรภมารดาตอ
หรอืไม กลุมทีส่อง เปนการสงตัวอยางเลอืดหญิงต้ังครรภและ

หรือสามี พรอมกับตัวอยางของทารกในครรภ มาเพื่ อใหการ

ตรวจวินจิฉยัทารกในครรภพรอมกบัวนิจิฉยัหญงิต้ังครรภและ
สามีในคราวเดียวกันเลย กลุมที่สาม สงตรวจเพื่ อใหการ
วินิจฉัยแตเฉพาะตัวอยางทารกในครรภ เพื่ อใหการวินิจฉัย
เฉพาะทารกในครรภ โดยอาจจะมีผลการตรวจยีนธาลัสซเีมยี

ของหญิงต้ังครรภและสามีแลว จากการรวบรวมขอมูลพบวา

โดยรวมรอยละ 73.1 มีขอมูลเบื้องตนครบถวนและประเมิน

ความเส่ียงไดถูกตอง สามารถเลือกตรวจยีนธาลัสซีเมียได

อยางถูกตองและรวดเร็ว แตอีกรอยละ 26.9 พบเหตุการณ
ไมพงึประสงค 5 แบบที ่ทาํใหการพจิารณาเลอืกตรวจยีนธาลสัซีเมยี
ประสบปญหาและมีความลาชา ดังน้ี แบบที่ 1 สงตัวอยาง

สงตรวจไปโดยไมมขีอมลูเบือ้งตน ซ่ึงพบท้ังใน 3 กลุมตัวอยาง 

แบบที่ 2 สงตรวจโดยใหขอมูลไมครบถวน เหตุการณ
ไมพึงประสงคทั้ง 2 แบบนี้ทําใหผูปฏิบัติงานไมสามารถเลือก
การตรวจท่ีเหมาะสมได ตองเสียเวลาและคาใชจายในการ

โทรศัพทตามขอมูลเบื้องตน ซ่ึงบางคร้ังก็ไมไดขอมูลมา

ประกอบการเลือกตรวจเฉพาะยีนที่จําเปน และตองตรวจไป
ตามรายการท่ีสั่งตรวจโดยไมจําเปน ทําใหขาดการตรวจสอบ

ความสอดคลองกันของขอมูลภายในหองปฏิบติัการ และเมื่ อ
วิเคราะหขอมูลในตารางท่ี 2 ซ่ึงสงตรวจโดยไมมีขอมูลเบื้อง

ตนให พบวา 10 ใน 19 คู ไมใชคูเสี่ยงจริง สวนตารางท่ี 3 

แสดงจํานวนตัวอยางท่ีสงตรวจจําแนกตามขอมูลเบื้องตนใน
เหตุการณที่ขอมูลเบื้องตนไมครบถวน พบวาปญหาหลักใน
กลุมนี้ คือ ใหขอมูลเบื้องตนของคูเสี่ยงมาเพียงคนเดียว 

ซ่ึงพบทั้งใหขอมูลหญิงต้ังครรภคนเดียว หรือ สามีคนเดียว 
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เหตกุารณทีพ่บรองลงมา คือ การไมระบปุรมิาณ Hb A
2
 หรอื 

Hb E สวน แบบที่ 3 พบวาขอมูลเบื้องตนที่ใหมาไมถูกตอง 
ดังแสดงในตารางท่ี 4 ปญหาท่ีพบ คือ ใหขอมูลสลับตัวอยาง
ระหวางหญิงต้ังครรภและสามี 14 คู และตรวจซํ้าพบผลไม
ถูกตอง 12 คู ซ่ึงท้ัง 26 คูนี้ ศวป. ตองรับภาระคาใชจาย
ในการตรวจซ้ําเพื่ อใหไดผลการตรวจที่ถูกตองเอง แบบที่ 4 
พบการสงตรวจท่ีประเมินความเสี่ยงมาไมถูกตองครบถวน 
ที่พบมาก คือ สั่งตรวจเฉพาะยีน β-thal แตขอมูลเบื้องตน
บงช้ีวาควรตรวจยีน α-thal 1 ดวย ซ่ึงทาง ศวป. กไ็ดประเมนิ
และตรวจเพิ่มเติมให้เพื่อให้ได้ข้อมูลทีมถูกต้องสมบูรณ์ 
สวนแบบที ่5 เปนการสงตรวจโดยขอมลูเบือ้งตนบงช้ีวาไมใช
คูเสี่ยง ซ่ึงพบสูงถึง 166 คู โดยสวนใหญ (137 คู) พบวาสง
ตรวจโดยประเมนิวาเสีย่งตอโรค homozygous α-thalassemia 1 
โดยท่ีหญิงต้ังครรภและ/หรือสามีเปนพาหะของฮีโมโกลบิน 
ที่มีปริมาณ Hb E มากกวารอยละ 25 ซ่ึงตามเกณฑแลวไม
เสี่ยงท่ีจะมียีน α-thal 1 รวมดวย(5,8,9) ซ่ึงผลการตรวจยีน 
α-thal 1 ที่ หนวยบริการธาลัสซีเมีย ศวป. ตรวจใหก็ใหผล
ลบทกุตัวอยาง เปนการสิน้เปลอืงคาใชจายในการตรวจโดยไม
จําเปน และนอกจากนี้ในกลุมนี้ยังพบวา มีการสงตัวอยาง
ทารกในครรภมาตรวจพรอมกันดวยสูงถึง 50 คู ซ่ึงผลการ
ตรวจตัวอยางทารกในครรภพบวาไมไดเปนโรคธาลัสซีเมีย
ชนิดรุนแรงในทุกตัวยาง ขอมลูนีส้ะทอนใหเหน็ถงึการดําเนนิ
งานท่ีอาจสงผลกระทบตอความเสี่ยงของมารดาและทารกใน
ครรภทั้งทางดานรางกายและจิตใจโดยไมจําเปน นอกจากน้ี
เมื่ อวิเคราะหขอมูลผลการตรวจวนิจิฉยัทารกในครรภดังแสดง
ในตารางท่ี 7 ขอมูลบงช้ีวาในกลุมที่พบเหตุการณพึงประสงค 
ผลการตรวจเปนไปตามหลักการถายทอดทางพันธุกรรมกลาวคือ
พบทารกที่เปนโรคในอัตราสวน 1 ใน 4 ในขณะที่กลุมที่พบ
เหตุการณไมพีงประสงคพบสัดสวนทารกเปนโรคเพียง 1 ใน 
10 และสะทอนใหเหน็ถงึการสงตรวจยนีธาลสัซเีมยีทีม่ากเกนิ
ความจําเปน สงผลใหมคีาใชจายในการดําเนนิการเพิม่มากขึน้
และกระทบตอระบบการบริหารงบประมาณโดยรวมของ
โครงการ การรณรงคหรือฝกอบรมใหบุคลากรทางการแพทย
ที่เกี่ยวของและทําหนาที่พิจารณาสงตรวจยีนธาลัสซีเมีย 
มคีวามรูและความเขาใจในการประมวลผล แปลผล ขอบเขต
และขอจํากัดของการตรวจทางหองปฏิบัติการทั้งในระดับการ
ตรวจคัดกรอง การตรวจวิเคราะหฮีโมโกลบนิและการตรวจยนี
ธาลัสซีเมีย นาจะชวยใหภาพรวมของการดําเนินการควบคุม
และปองกันโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง ดําเนินการไดอยางมี
ประสิทธิภาพมากย่ิงข้ึน 
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