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บทคัดยอ
 ธาลัสซีเมียเปนโรคโลหิตจางเร้ือรังที่ถายทอดทางพันธุกรรม การดําเนินงานควบคุมและปองกันโรค

ธาลัสซีเมียในประเทศไทย มุงเนนที่จะทําการควบคุมโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 3 ชนิด คือ โฮโมซัยกัสเบตาธาลัส

ซเีมยี เบตาธาลสัซเีมยี/ฮโีมโกลบนิอ ีและ ฮโีมโกลบนิบารทไฮดรอพสฟตลัลสิ โดยมเีปาหมายเพือ่ลดจาํนวนผูปวย

รายใหมตลอดจนการรักษาผูปวยทีม่อียูใหดทีีส่ดุ ศนูยวทิยาศาสตรการแพทยที ่7 ขอนแกน ไดดาํเนนิงานทางหอง

ปฏิบัติการเพื่อสนับสนุนนโยบายของกระทรวงสาธารณสุขในการควบคุมและปองกันโรคธาลัสซีเมียตั้งแตป พ.ศ. 

2540 จนถึงปจจุบัน ผลการดําเนินงานในปงบประมาณ 2554 – 2556 ไดตรวจยืนยัน Hb Typing จากตัวอยาง

เลือดคนไข เลือดหญิงตั้งครรภและสามี ที่สงมาจากโรงพยาบาลตางๆ ในเขตบริการสุขภาพที่ 7 จํานวน 18,461 

ราย พบผลผิดปกติจํานวน 12,425 ราย (รอยละ 67.4) ในจํานวนน้ีเปนเลือดหญิงต้ังครรภและสามีที่สงตรวจใน

โครงการควบคุมและปองกันโรคธาลัสซีเมียแหงชาติ ซึ่งมีผลการตรวจคัดกรองเปนบวกจํานวน 7,649 คู ผลการ

ตรวจเลือดหญิงต้ังครรภและสามีเพ่ือประเมินความเส่ียง พบคูเสีย่งท่ีมโีอกาสใหกาํเนิดบตุรเปนโรคธาลัสซีเมยีชนิด

รุนแรงชนิด Hb Bart’s Hydrops Fetalis, Homozygous β-thalassemia และ β -thalassemia/ Hb E จํานวน 90 

(รอยละ 1.18), 1 (รอยละ 0.01) และ 174 คู (รอยละ 2.27) ตามลําดับ ผลการตรวจหาพาหะ α-thalassemia 1 

จํานวน 8,445 ราย พบพาหะ α-thalassemia 1 ชนิด SEA deletion จํานวน 1,148 ราย (รอยละ 13.6) และชนิด 

Thai deletion จาํนวน 9 ราย (รอยละ 0.11) และผลการตรวจยืนยัน β- thalassemia mutation จํานวน 71 ราย

พบผลบวกจํานวน 65 ราย (รอยละ 91.5) และเปน β- thalassemia mutation ชนิดรุนแรงจํานวน 51 รายคิดเปน

รอยละ 78.5 ผลการดาํเนนิงานแสดงใหเหน็วาประชากรในเขตบรกิารสขุภาพที ่7  มคีวามเสีย่งตอการเกดิโรคโลหติ

จางธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงสูง ดังนั้นการแกไขปญหาจําเปนตองอาศัยความรวมมือของหนวยงานตางๆ ที่เกี่ยวของ

ในการควบคุมและปองกนัโรค โดยเฉพาะอยางยิง่ความรวมมือในการพัฒนากระบวนการตรวจคัดกรองใหมคีวาม

นาเชื่อถือมากยิ่งขึ้น  เพ่ือลดความเสี่ยงดานสุขภาพที่อาจเกิดขึ้นกับประชากรในพ้ืนที่

คําสําคัญ: โรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง อัลฟาธาลัสซีเมีย 1 เบตาธาลัสซีเมีย อัลลีลสเปซิฟกพีซีอาร
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Abstract
 Thalassemia is the disease is a group of inherrited autosomal recessive blood disorder . Thai national 

policy for prevention and control thalassemia emphasized on 3 severe thalassemia disease such as homozygous 

β-thalassemia, β-thal/ Hb E and Hemoglobin Bart’s hydrop fetalis. The effectiveness of prevention and con-

trol program in communities can reduce the new serious patients.  Regional  Medical Science Center 7 th Khon 

Kaen collaborated with Ministry of Public Health to control and prevent new cases Thalassemia from 1997 

until now. Our study was done on 18,461 subjects in patient and pregnancy with her husband in health service 

area 7 of Thailand during 2011-2012. The sample were performed Hb typing , α-thalassemia 1 trait and 

β-thalssemia mutation . The results of our study 67.4 found to be abnormal hemoglobin. Prenatal screening 

for 7,649 couples, we found risk couples of thalassemia such as Hb Bart’s Hydrop fetalis, Homozygous 

β-thalassemia and β-thalassemia/HbE 1.18, 0.01 and 2.27%, respectively. Thus, the screening for thalassemia 

cariers, we found that α-thalassemia 1 trait SEA deletion 13.6%, Thai deletion 0.11%. The confi rmatory 

testing for β-thalassemia trait 71 cases were β-thalassemia mutation positive 91.5% and 78.5% severe type. 

This evidence support that control and prevention thalassemia plan should participate with boundary partners. 

keywords: Severe thalassemia, α-thassemia 1, β- thalassemia mutation, Allele Specifi c PCR (ASPCR)

บทนํา
 โรคโลหิตจางธาลัสซเีมยีเปนปญหาสาธารณสุข

ที่สําคัญของประเทศไทย จากการศึกษาที่ผานมาพบวา 

อุบัติการณในประเทศไทย ประชากรประมาณ 18- 24 

ลานคนเปนพาหะ ในขณะทีอ่กีประมาณ  6 แสนคนเปน

โรค ในแตละปประเทศไทยมีหญิงตั้งครรภที่เส่ียงตอ

การมีบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียประมาณ 5 หมื่นคน และ

มีเด็กเกิดใหมปวยเปนโรคเพิ่มขึ้นประมาณ 12,000 

คน(1-3)ธาลัสซีเมียจึงเปนปญหาสําคัญทางสาธารณสุข 

ที่ไมเพียงแตมีผลตอผูปวยและครอบครัวเทานั้น หาก

ยังสงผลกระทบตอเศรษฐกิจและสังคมของประเทศ

อกีดวย  ในปจจบุนัพบวาประเทศไทยมผีูปวยโรคธาลสั

ซีเมียประมาณรอยละ 1 ของประชากรท้ังประเทศ เมื่อ

คาํนวณคาใชจายในการรักษาพยาบาลผูปวยเด็กตลอด

อายขุยั จะตองเสยีคาใชจายเปนจาํนวนเงนิ 1,260,000 

ถึง 6,600,000 บาท หรือ 10,550 บาท/คน/เดือน  

ดงันัน้การแกไขปญหาโรคธาลัสซเีมยี จาํเปนตองอาศัย

ความรวมมือของหนวยงานตางๆในการดําเนินการ

ควบคมุและปองกนัโรคธาลสัซเีมยี เพือ่ลดจาํนวนผูปวย

รายใหมตลอดจนการรักษาผูปวยที่มีอยูใหดีที่สุด 

การใหความรูแกประชาชนและบคุลากรทางสาธารณสขุ 

การตรวจหาผูปวยและพาหะ และการตรวจวินิจฉัย

ทารกในครรภ ขอมูลที่ไดนําไปใชในการแนะนําทาง

พันธุกรรม และชวยในการตัดสินใจสําหรับสามีภรรยา

คูเสี่ยงที่มีโอกาสใหกําเนิดบุตรเปนโรคธาลัสซีเมีย

ชนดิรนุแรง 3 โรคตามนโยบายการควบคุมและปองกนั

โรคธาลสัซเีมยีของกระทรวงสาธารณสขุไดแก Hb Bart’s 

Hydrops Fetalis, Homozygous β-thalassemia และ 

β-thalassemia/HbE เนื่องจากชนิดของธาลัสซีเมีย

และฮีโมโกลบินผิดปกติในประชากรไทยมีความหลาก

หลายจึงไมมีการทดสอบใดการทดสอบหน่ึงทางหอง

ปฏิบัติการที่สามารถใหการวินิจฉัยไดครอบคลุมความ

ผิดปกติไดทุกชนิด โดยท่ัวไปการตรวจทางหองปฏิบัติ

การในกลุมหญิงตัง้ครรภและคูสมรสม ี3 ระดบัคอื การ

ตรวจคัดกรอง (Screening test) การตรวจหาชนิดและ

ปริมาณฮีโมโกลบินในเลือด (Hb typing) และการตรวจ

ระดับดีเอนเอ (DNA analysis) ศูนยวิทยาศาสตรการ

แพทยที่ 7 ขอนแกน ไดดําเนินการทางหองปฏิบัติการ

เพื่อสนับสนุนนโยบายของกระทรวงสาธารณสุขในการ

ควบคมุและปองกันโรคธาลัสซเีมยีตัง้แตป พ.ศ. 2540 
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จนถงึปจจบุนั การดาํเนนิงานประกอบดวยการตรวจ Hb 

typing ตรวจหาพาหะ α-Thalassemia 1 ซึง่ครอบคลมุ

ทัง้ชนิด SEA และ Thai deletion และไดดาํเนินการตรวจ 

β-thalassemia mutation 

วัตถุประสงค
 เพ่ือประเมินคูเสี่ยงในการมีโอกาสใหกําเนิด

บุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงในเขตบริการ

สุขภาพที่ 7 

  

วัสดุและวิธีการ
 1. ตวัอยางเลือดของผูปวย หญงิตัง้ครรภและ

สาม ี(EDTA blood) พรอมขอมลูผลตรวจคัดกรอง OF 

และ DCIP และผล Hb typing จากโรงพยาบาลในเขต

บริการสุขภาพที่ 7 ที่สงตรวจท่ีศูนยวิทยาศาสตรการ

แพทยที่ 7 ขอนแกน ในปงบประมาณ 2554 – 2556 

จํานวน 18,461 ราย 

 2. นําตัวอยางเลือดมาตรวจ Hb typing โดย

วิธี LPLC และ HPLC ตรวจ α-thalassemia 1 ทั้งชนิด 

SEA และ Thai deletion โดยวิธ ีRelative Quantitative 

PCR ดวยเครื่อง Real Time PCR ABI รุน 7500 ซึ่งทั้ง 

2 วิธีผานการรับรองมาตรฐาน ISO 15189 และตรวจ 

β-thalassemia mutation โดยวธิ ีASPCR(6,7) การตรวจ

ดาํเนนิการตามแนวทางการตรวจวนิจิฉยัธาลสัซเีมยีและ

ฮีโมโกลบินผิดปกติทางหองปฏิบัติการ

ผลการศึกษา
 ผลการตรวจเลือดหาชนิดของฮีโมโกลบิน 

จํานวน 18,461 ราย พบผลผิดปกติรอยละ 67.4 ดัง

ตารางที่ 1 โดยแยกเปนเลือดหญิงตั้งครรภและสามี

จํานวน 7,649 คู ผลการประเมินคูเสี่ยงของหญิงต้ัง

ครรภและสามี พบคูเสี่ยงที่มีโอกาสใหกําเนิดบุตรเปน

โรคธาลัสซีเมยีชนิดรนุแรง Hb Bart’s Hydrops Fetalis, 

Homozygous β-thalassemia และ β-thalassemia/

Hb E จํานวน 90, 1 และ 174 คู ตามลําดับ ดังตาราง

ที่ 2 ผลการตรวจหาพาหะ α-thalassemia 1 จํานวน 

8,445 รายพบเปนพาหะ α-thalassemia 1 ชนิด 

SEA deletion จํานวน 1,148 ราย (รอยละ 13.6) และ

ชนิด Thai deletion จํานวน 9 ราย (รอยละ 0.11) ผล

การตรวจ β-thalassemia mutation จํานวน 71 ราย

พบผลบวกจํานวน 65 ราย (รอยละ 91.5) และเปน 

β-thalassemia mutation (β 0 ) ชนิดรุนแรง (รอยละ 

78.5) ดังตารางท่ี 3  

ตารางท่ี 1   รอยละผลการตรวจหาชนิดของฮีโมโกลบินเพื่อวินิจฉัยโรคธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติ  

ปงบประมาณ 2554-2556  

ป

งบ

ประมาณ

จํานวนตรวจ

(ราย)

Hemoglobin-Typing

A2A

(%)

EA

(%)

EE

(%)

EA,Bart’s

(%)

Hb H

(%)

EF

(%)

Β-Trait

(%)

EFA

(%)

CS Trait

(%)

EF,Bart’s

(%)

ผิดปกติ

(%)

2554 5,664 1,747

(30.8)

2,978

(52.6)

601

(10.6)

34

(0.6)

142

(2.5)

62

(1.1)

69

(1.2)

20

(0.4)

- 6

(0.1)

3,912

(69.1)

2555 6,412 2,073

(32.3)

3,191

(49.8)

625

(9.7)

55

(0.9)

187

(2.9)

65

(1.0)

78

(1.2)

28

(0.4)

- 5

(0.1)

4,323

(66.0)

2556 6,373 2,160

(33.9)

3,124

(49.0)

678

(10.6)

53

(0.8)

179

(2.80

51

(0.8)

88

(1.4)

21

(0.3)

2

(0.33)

8

(0.1)

4,204

(66.0)

รวม 18,449 5,980

(32.4)

9,293

(50.4)

1,904

(10.3)

142

(0.8)

508

(2.7)

178

(1.0)

235

(1.3)

69

(0.4)

2

(0.01)

19

(0.1)

12,439

(67.4)



ÊíÒ¹Ñ¡§Ò¹»‡Í§¡Ñ¹¤Çº¤ØÁâÃ¤·Õè 6 Ñ̈§ËÇÑ´¢Í¹á¡‹¹ 67»‚·Õè 21 ©ºÑº·Õè 2 ¡Ã¡®Ò¤Á - ¸Ñ¹ÇÒ¤Á 2557

ตารางท่ี 2  ผลการประเมินคูเส่ียงในการมีโอกาสใหกําเนิดบุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงในเขตสุขภาพ

ที่ 7 ตั้งแตปงบประมาณ 2554 ถึง 2556

จํานวนคู หญิงตั้ง

ครรภและสามี

เสี่ยงตอธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง (ราย)

Bart’s hydrops fetalis Homozygous β-thalassemia β-thalassemia/Hb E 

7,649 90 (1.18 %) 1 (0.01 %) 174 (2.27 %)

 

ตารางท่ี 3 รอยละผลการตรวจแยกชนิดของเบตาศูนยธาลัสซีเมียและเบตาบวกธาลัสซีเมียที่พบไดบอยใน

ประเทศไทย โดยวิธี ASPCR จํานวน 71 ราย 

β-thalassemia Mutation Type  No positive of Alleles (%) 

CD 41/42 0 28 (43.1) 

CD 17 0 14 (21.5) 

Nucleotide - 28 + 14 (21.5) 

CD 71/72 0 5 (7.6) 

IVS I - 1 0 3 (4.6) 

IVS II - 654 0 1 (1.5) 

IVS I-5 + O 
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ภาพท่ี 1 การตรวจหาพาหะ α-thalassemia 1 ทั้งชนิด SEA และ Thai deletion โดยวิธี Relative 

Quantitative PCR

       M     unk   β41/42  β17   β IVS1#5 NC                   M       unk     β  -28     β 71/72    NC                M       unk     β IVS I – 1β IVS II – 654 NC 

               

ภาพท่ี 2 การตรวจหา β- thalassemia mutation โดยวิธี ASPCR  
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สรุป 
   ผลการดําเนินงานในป พ.ศ. 2554 ถึง 

กันยายน 2556 ตรวจเลือดหาชนิดของฮีโมโกลบิน 

จํานวน 18,461 ราย พบผลผิดปกติรอยละ 67.4 และ

ตรวจเลือดหญิงตั้งครรภและสามีจํานวน 7,649 คู 

ผลการประเมินคูเส่ียงพบคูเส่ียงที่มีโอกาสใหกําเนิด

บุตรเปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง  Hb Bart’s 

Hydrops Fetalis, Homozygous β-thalassemia และ 

β-thalassemia/ Hb E จาํนวน 90 , 1 และ 174 คู ตาม

ลําดับและไดตรวจหาพาหะ α-thalassemia 1 จํานวน 

8,445 รายพบพาหะ  α-thalassemia 1 ชนิด SEA 

deletion จํานวน 1,148 ราย (รอยละ 13.6) และชนิด 

Thai deletion จํานวน 9 ราย (รอยละ 0.11) และผล

การตรวจ β-thalassemia mutation จํานวน 71 ราย

พบผลบวกจํานวน 65 รายคิดเปนรอยละ 91.5 และ

เปน β-thalassemia mutation ชนดิรนุแรง (เบตาศนูย)

รอยละ 78.5 

วิจารณ
 ผลการศึกษานี้สอดคลองกับการศึกษา

ของ สุภาวดี ยามศรี และคณะ(7) ซึ่งแสดงใหเห็นวา

ประชากรในเขตบริการสุขภาพที่ 7 มีความเสี่ยงตอ

การเกดิโรคโลหติจางธาลสัซเีมยีชนดิรนุแรงสงู ทัง้ชนดิ 

α-thalassemia และ β-thalassemia ผลการพบชนิด

ของฮีโมโกลบินอีในอัตราสูงถึงรอยละ 50-60 และยัง

พบ β-thalassemia mutation ชนิดรุนแรงสูงถึงรอย

ละ 78.5 ดังน้ันการแกไขปญหาจําเปนตองอาศัยความ

รวมมือของหนวยงานตางๆที่เกี่ยวของในการควบคุม

และปองกันโรค โดยเฉพาะอยางย่ิงความรวมมือใน

การพัฒนากระบวนการตรวจคัดกรองใหมีความนา

เชื่อถือมากยิ่งขึ้น และการรายงานผลที่รวดเร็วและมี

ประสิทธิภาพ เพื่อลดความเส่ียงดานสุขภาพท่ีอาจเกิด

ขึ้นกับประชากรในพื้นที่ไดอยางเกิดประสิทธิผลและ

ครบวงจร 

กิตติกรรมประกาศ
  ขอขอบคณุรองศาสตราจารย ดร. สพุรรณ ฟูเจริญ 

ผูอํานวยการศูนยวิจัยและพัฒนาการตรวจวินิจฉัยทาง

หองปฏิบัติการ คณะเทคนิคการแพทย มหาวิทยาลัย

ขอนแกน และคณะ ที่ใหคําปรึกษา คุณสิริภากร แสง

กิจพร นักวิทยาศาสตรการแพทยเช่ียวชาญ ศูนยวิจัย

ทางคลินิก กรมวิทยาศาสตรการแพทย ที่ใหคําปรึกษา

และแนะนํา  และขอขอบคุณเจาหนาที่หองปฏิบัติการ

เครือขายเขตสุขภาพที่ 7 ทุกทานที่ใหความรวมมือใน

โครงการควบคุมและปองกันโรคธาลัสซีเมียแหงชาติ
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