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บทคัดย่อ 

 Hemoglobin (Hb) E/β-thalassemia เป็นโรคธาลัสซีเมียที่พบมากที่สุดในประเทศไทย ลักษณะ 
phenotype ของโรคมีความหลากหลาย แม้กระทั่ง genotype ชนิดเดียวกันอาจมีความรุนแรงทางคลินิก

แตกต่างกันการศึกษา HbE/β-thalassemia ในงานวิจัยมีความยากล าบากในการคัดเลือกกลุ่มประชากร

เพ่ือให้เป็นตัวแทนของประชากร HbE/β-thalassemia ทั้งหมด การศึกษาส่วนใหญ่ศึกษากลุ่มประชากรที่เข้า

รับการรักษาในโรงพยาบาลซึ่งมีความรุนแรงของโรคมากกว่ากลุ่มประชากร HbE/β-thalassemia ที่แท้จริง 

 วัตถุประสงค์ เพ่ือศึกษา genotype และ phenotype ของผู้ที่เป็น HbE/β-thalassemia ที่
สามารถมีบุตรได้ ซึ่งถือเป็นกลุ่มประชากรที่มาจากชุมชน และไม่ผ่านการเจาะจงคัดเลือก (unselected 
population) ในงานวิจัย 
 วิธีวิจัย รวบรวมตัวอย่างเลือดและข้อมูลระดับ Hb รวมทั้ง Hb analysis ของหญิงตั้งครรภ์หรือสามีที่

ได้รับการวินิจฉัย HbE/β-thalassemia จากตัวอย่างเลือดในเขตภาคเหนือตอนล่างที่ส่งตรวจที่หน่วยวิจัยธา

ลัสซีเมีย โรงพยาบาลมหาวิทยาลัยนเรศวร ระหว่าง กุมภาพันธ์ ๒๕๕๗-ตุลาคม ๒๕๕๙ น ามาตรวจชนิดของ β-

globin mutation ด้วยวิธ ีreal time-PCR with high resolution melting analysis ตรวจวิเคราะห์ α

๐ (SEA, THAI deletion) ด้วยวิธ ี real time-PCR และ α+ (๓.๗ kb, ๔.๒ kb deletion) ด้วยวิธ ี
conventional gap PCR เปรียบเทียบข้อมูลที่ได้ตามความรุนแรงของโรค 
 ผลการวิจัย จากประชากรหญิงตั้งครรภ์และสามีที่ส่งตรวจเพื่อก าหนดคู่เสี่ยงของโรคธาลัสซีเมียชนิด 

รุนแรงทั้งสิ้น ๖,๑๗๕ คู่ พบผู้ที่เป็น HbE/β-thalassemia ทั้งหมด ๔๑ ราย เพศหญิง ๒๕ ราย ในจ านวนนี้มี
ข้อมูลระดับ Hb ทั้งสิ้น ๒๙ ราย แบ่งความรุนแรของโรคโดยใช้ระดับ Hb ที ่๘.๐ g/dL จะได้กลุ่ม HbE/ 

β-thalassemia ที่มีความรุนแรง (Hb ๘.๐ g/dL) ๑๖ ราย ในจ านวนนี้มี ๓ ราย ต้องรับเลือด จากตัวอย่าง

ทั้ง ๒๙ ราย พบ genotype ของ β+mutation ร่วมกับ Hb E ทั้งสิ้น ๕ ราย ทั้งหมดอยู่ในกลุ่มที่ไม่รุนแรง ใน

จ านวนผู้ที่ม ีβ๐mutation ร่วมกับ Hb E ที่เหลือ ๒๔ ราย พบ α๐(SEAdeletion) ร่วม ๓ ราย ทั้งหมดอยู่ใน

กลุ่มท่ีไมรุ่นแรง และ α+ ร่วม ๖ ราย อยู่ในกลุ่มท่ีรุนแรง ๒ ราย และกลุ่มท่ีไม่รุนแรง ๔ ราย จากการวิเคราะห์

ทางสถิติพบว่ากลุ่มท่ีไม่รุนแรงมีสัดส่วนของ β+mutation และ α๐ ร่วมมากกว่ากลุ่มที่รุนแรงอย่างมีนัยส าคัญ 
(P= ๐.๐๑๑,๐.๐๒๘, ตามล าดับ) 
 



  

 สรุป จากการศึกษาลักษณะ genotype และ phenotype ของ HbE/β-thalassemia ในกลุ่ม
ประชากรที่มาจากชุมชนพบสัดส่วนของตัวอย่างเกือบครึ่งหนึ่ง (ร้อยละ ๔๕) ที่มี Hb > ๘.๐ g/dL โดยไม่ต้อง

รับเลือดชนิดของ β-globin mutation และ α๐ co-inheritance เป็น genetic modifier ที่ส าคัญใน

การลดความรุนแรงของโรค นับเป็นอีกมุมมองที่ส าคัญในการศึกษา HbE/β-thalassemia 


