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บท คดั ยอ :   โรค โลหติ จางธาลสัซ ีเมยี จดั เปน โรค ทาง พนัธ ุกรรม ที ่เปน ปญหา ใหญ สาํหรบั ประเทศ ไทย ประชากร ไทย  ม ีคน
ที ่เปน พาหะ ของธาลสัซ ีเมยี (thalassemia trait) ใน สดัสวน ที ่แตก ตางกนั ไป ตาม ภมูภิาค และ ม ีคู สาม ีภรรยา ที ่เปน คู เสีย่ง
ที ่จะ ให กาํเนดิ บตุร ที ่เปน โรค นี ้ใน สดัสวน ที ่แตก ตางกนั จาก ขอมลู เบือ้งตน ที ่ได จาก การ ตรวจ คดั กรอง ธาลสัซ ีเมยี ใน หญงิ
ตั้งครรภ ที่มา ฝาก ครรภ ที่ โรงพยาบาล พุทธ ชิน ราช จังหวัด พิษณุโลก จํานวน 550 ราย ใน ชวง เดือน สิงหาคม ถึง
ธนัวาคมพ.ศ. 2545 พบ คน ที ่เปน พาหะ ของ เบตา-ธาลสัซ ีเมยี (beta thalassemia trait)รอย ละ   1.63 ฮโมโกลบนิ อี
เทรต (Hb E trait) รอย ละ 21.27 และ โฮโม ไซกสัฮโมโกลบนิ อี (homozygous Hb E) รอย ละ 2.18 โดย การ ตรวจ
ด ีอ ีเอ อี เซฟาเดกส ไมโคร คอลมัน โครมา โตก ราฟฟ (DEAE sephadex microcolumn chromatography) และ เอชพี
แอล ซี (High performance liquid chromatography; HPLC) และ พบ คน ที ่เปน อลัฟาธาลสัซ ีเมยี- วนั เทรต (alpha
thalassemia-1 trait)รอย ละ  7.09 โดย การ ตรวจ พ ีซ ีอาร ของ อลัฟาธาลสัซ ีเมยี- วนั ชนดิ เซาทอสีทเอเชยี (Southeast
asian type alpha thalassemia-1 PCR)  จาก ขอมลู ความ ชกุ ของธาลสัซ ีเมยี ขาง ตน สามารถ นาํ มา คาํนวณ ตาม หลกั
การ ทาง พนัธ ุศาสตร โดย ใช สตูร ของ ฮารด ีและ ไวนเบริก (Hardy-Weinberg formulation) เพือ่ ประเมนิ ขนาด ของ ปญหา
ใน จงัหวดั พษิณโุลก ซึง่ ม ีหญงิ ตัง้ครรภ 8,877 คน เมือ่ ป 2544 ประมาณการ ได วา นา จะ ม ีเดก็ เกดิ ใหม ที ่เปน โฮโม ไซกสั
เบตา-ธาลสัซ ีเมยี (homozygous beta thalassemia) 0-1 คน ตอ ป คอมพาวดเฮ เทอโร ไซกสัของ เบตา-ธาลสัซ ีเมยี
กับฮโมโกลบิน อี (compound heterozygous for beta thalassemia and Hb E) 18 คน ตอ ป และ โฮโม ไซ กัส
อลัฟาธาลสัซ ีเมยี- วนั (homozygous alpha thalassemia-1) 11 คน ตอ ป ซึง่ เปน ปญหา ที ่จาํเปน ตอง ไดรบั การ ดแูล
ปจจบุนั การ ควบคมุ และ ปองกนั โรคธาลสัซ ีเมยี ชนดิ รนุ แรง โดย วธิ ีตรวจ คดั กรอง ใน หญงิ ตัง้ครรภ และ การ ตรวจ วนิจิฉยั
กอน คลอด (prenatal diagnosis) สาํหรบั คู เสีย่งเพือ่ ปองกนั ไม ให ม ีเดก็ เกดิ ใหม เปน โรคธาลสัซ ีเมยี เปน วธิ ีการ เดยีว ที่
คุม คา ใน ทาง ปฏบิตัิ ดงันัน้ การ ลงทนุ สราง งาน วจิยั ใหมๆ    เพือ่ หา ทาง  ปองกนั และ ควบคมุ โรคธาลสัซ ีเมยี จงึ นา จะ ไดผล คุมคา
ใน การ แก ปญหาธาลสัซ ีเมยี ของ ประเทศตอ ไป
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ประเทศ ไทย มี ประชากร ที่ เปน พาหะ ของ โรคธาลัสซี
เมยี (thalassemia trait) ใน สดัสวน ที ่แตก ตางกนั ไป  ตาม
ภมูภิาค และ ม ีคู สาม ีภรรยา ที ่เปน คู เสีย่ง ที ่จะ ให กาํเนดิ บตุร
ที่ เปน โรค นี้ ใน สัดสวน ที่ แตก ตางกัน การ ตรวจ คัด กรอง
เพือ่ หา คน ที ่เปน พาหะ ของ โรคธาลสัซ ีเมยี ใน ประชากร จะ
ทาํให ทราบ ขนาด ของ ปญหา ใน พืน้ ที่ ซึง่ ขอมลู ความ ชกุ ของ
คน ที ่เปน พาหะ ของ โรคธาลสัซ ีเมยี ใน จงัหวดั พษิณโุลก มี
การ รวบรวม ไว กอน หนา นี้ เพียง 3 การ ศึกษา1-3 โดย การ
ศกึษา ทัง้ สาม ที ่ทาํ ใน จงัหวดั พษิณโุลก ทาํ การ ตรวจ หา ชนดิ
ของฮโมโกลบนิ ดวย วธิ ีเซลลโูลส อา ซเิตตอเิลก็ โตร ฟอเร
ซิส  (cellulose acetate electrophoresis) และ วัด ปริ
มาณฮโมโกลบิน เอ ทู (Hb A2 level) ดวย วธิ ีด ีอ-ี หา สบิ
สอง ไมโคร คอลัมน โครมา โตก ราฟฟ (DE-52 micro-
column   chromatography) ซึง่ ม ีขอ จาํกดั ใน การ ศกึษา
คือ พบ เฉพาะ ความ ผิด ปกติ ใน เบตา-ธาลัสซี เมีย (beta
thalassemia)ฮโมโกลบนิ เอช (Hb H) และ ฮโมโกลบนิ
คอนสแตนทสปรงิ (Hb CS) ไม สามารถ ตรวจ ความ ผดิ
ปกต ิของ อลัฟาธาลสัซ ีเมยี เทรต (alpha thalassemia
trait) ซึง่ ตอง อาศยั เทคนคิ การ วเิคราะห ยนี ดวย วธิ ีพ ีซ ีอาร
(polymerase chain reaction: PCR) ใน การ ตรวจ
ขอมูล ที่ เกี่ยว กับ ความ ชุก ของธาลัสซี เมีย ที่ สมบูรณ ของ
ภาค เหนือ ไดมา จาก จังหวัด เชียงใหม4-7 ซึ่ง อยู ใน เขต ภาค
เหนอื ตอน บน จงึ อาจ ไม สามารถ ใช เปน ตวั แทน ขอมลู ของ
จงัหวดั ใน เขต ภาค เหนอื ตอน ลาง เชน พษิณโุลก ซึง่ ตัง้ อยู
ติด ตอ กับ ภาค กลาง และ ภาค ตะวัน ออก เฉียงหนือ จึง มี
ความ จําเปน ที่ จะ ทํา การ ศึกษา ขอมูล ความ ชุก ของ ธาลัส
ซเีมยี ใน จงัหวดั พษิณโุลก เพิม่ เตมิ

วตัถปุระสงค
เพื่อ ศึกษา หา ขนาด ของ ปญหาธาลัสซี เมีย ใน จังหวัด

พษิณโุลก ซึง่ อาจ ใช เปน ตวั แทน ขอมลู ของ ประชากร ภาค
เหนือ ตอน ลาง อัน จะ นํา ไป สู การ วาง แผน เพื่อ ลด ประชา
กรธาลสัซ ีเมยี ชนดิ รนุ แรง ใน เขต จงัหวดั ภาค เหนอื ตอน ลาง

วสัด ุและ วธิกีาร
การ วิจัย ครั้ง นี้ เปน การ วิจัย เชิง พรรณนา แบบ ไป ขาง

หนา เพื่อ ประเมิน ขนาด ของ ปญหา ของ โรค ธาลัสซี เมีย
โดย การ หา ความ ชกุ ของธาลสัซ ีเมยี ใน หญงิ ตัง้ครรภ ทีม่า
ฝาก ครรภ ที ่โรงพยาบาล พทุธ ชนิ ราช จงัหวดั พษิณโุลก ใน
ชวง เดอืน สงิหาคม ถงึ ธนัวาคมพ.ศ. 2545 จาํนวน 550
คน หญงิ ตัง้ครรภ ทีม่า ฝาก ครรภ ที ่โรงพยาบาล พทุธ ชนิ ราช
ทุก คน จะ ไดรับ การ ให คํา ปรึกษา ทาง พันธุ กรรม เรื่อง โรค
โลหิต จางธาลัสซี เมีย ตาม แนว ทาง ของ กระทรวง
สาธารณสขุ8-10 และ ไดรบั การ เจาะ เลอืด เพือ่ ตรวจ คดั กรอง
การ เปน พาหะ ของ โรค หรอืธาลสัซ ีเมยี เทรต ตัง้แต การ มา
ฝาก ครรภ ครั้ง แรก โดย ทํา การ ตรวจ ตาม ขั้นตอน ดังนี้
(แผนภูมิ ที่ 1 และ 2)

1. การ ทดสอบ โอ เอฟ (osmotic fragility test;
OF test) เพื่อ คัด กรอง คน ที่ เปน พาหะ ของธาลัสซี เมีย
ยกเวน คน ที ่เปน พาหะ ของฮโมโกลบนิ อี หรอืฮโมโกลบนิ
อ ีเทรต (Hb E trait) ซึง่ บาง คน อาจ จะ ไดผล ลบ11 และ นาํ
เลือด ที่ ไดผล ลบ ตอ การ ทดสอบ โอ เอฟ มา ตรวจ อีก ครั้ง
เพือ่ คดั กรองฮโมโกลบนิ อ ีเทรตเพิม่ เตมิ ดวย วธิ ีด ีอ ีเอ อี
เซฟาเดกส ไมโคร คอลมัน โครมา โตก ราฟฟ และ ด ูส ีสวน
ที่ ผาน ไมโคร คอลัมน ดวย ตา เปลา12 (Hb E screening-
DEAE sephadex microcolumn chromatography)
ดังนั้น ดวย การ คัด กรอง ขั้นตอน นี้ จะ สามารถ คัด หญิง
ตัง้ครรภ ที ่ม ีธาลสัซ ีเมยี เทรตได ทัง้ หมด จาก หญงิ ตัง้ครรภ
ปกติ

2. เลอืด ที ่ไดผล บวก จาก การ ทดสอบ โอ เอฟ จะ ไดรบั
การ ตรวจ ยืนยัน ชนิด ของ พาหะ ของธาลัสซี เมีย ดวย การ
ตรวจ หา ระดบัฮโมโกลบนิ เอ ทู โดย วธิ ีด ีอ ีเอ อี เซฟาเดกส
ไมโคร คอลัมน โครมา โตก ราฟฟ13 และ เอชพี แอล ซี 14, 15
(high performance liquid chromatography;
HPLC)  เพื่อ วินิจฉัย วา หญิง ตั้งครรภ นั้น เปน พาหะ ของ
เบตา-ธาลัส ซี เมีย หรือ เบตา-ธาลัสซี เมีย เทรต (beta
thalassemia  trait) และฮโมโกลบิน อี เทรต (Hb E
trait) รวม ทัง้ โฮโม ไซกสั ฮโมโกลบนิ อี (Homozygous
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Hb E) และฮโมโกลบนิ ผดิ ปกต ิอืน่ ๆ  นอก จาก นี ้เลอืด ที ่ให
ผลบวก จาก การ ทดสอบ โอ เอฟ ทัง้ หมด จะ ไดรบั การ ตรวจ
เพื่อ วินิจฉัย อัลฟาธาลัสซี เมีย- วัน เทรต (alpha thalas-
semia-1 trait) เพิม่ เตมิ โดย การ ตรวจ วเิคราะห ยนี ดวย
วิธี  พี ซี อาร อัลฟาธาลัสซี เมีย- วัน ชนิด เซาทอีสทเอเชีย15
(Southeast asian type alpha thalassemia-1 PCR)

ผล การ วจิยั
การ ตรวจ คัด กรองธาลัสซี เมีย ใน หญิง ตั้งครรภ ที่มา

ฝาก ครรภ ที่ โรงพยาบาล พุทธ ชิน ราช จังหวัด พิษณุโลก
550 คน พบ วา การ ทดสอบ โอ เอฟ ให ผลบวก 168 คน
(รอย ละ 30.5) พบ เบตา-ธาลสัซ ีเมยี เทรต 9 คน (รอย ละ
1.63) จาํนวน นี ้ม ีคน ที ่เปน เบตา-ธาลสัซ ีเมยี เทรตรวม กบั
อลัฟา-ธาลสัซ ีเมยี- วนั (double heterozygous for al-
pha  thalassemia-1 and beta thalassemia) 1 คน
พบ ฮโมโกลบิน อี เทรต 117 คน (รอย ละ 21.27) ( รวม
ฮโมโกลบนิ อ ีเทรตที ่การ ทดสอบ โอ เอฟ ให ผล ลบ แต ตรวจ
คดั กรอง ซ้าํ ดวย ด ีอ ีเอ อี เซฟาเดกส ไมโคร คอลมัน โครมา

แผนภมู ิที่ 1 การ ตรวจ คดั กรอง พาหะ ของธาลสัซ ีเมยี

แผนภมู ิที่ 2  การ ตรวจ ยนืยนั ชนดิ ของ พาหะ ของธาลสัซ ีเมยี
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โตก ราฟฟ ไดผล บวก 37 คน) โดย ใน จาํนวน นี ้ม ีคน ที ่เปน
ฮโมโกลบนิ  อ ีเทรต รวม กบั อลัฟาธาลสัซ ีเมยี- วนั (double
heterozygous  for alpha thalassemia-1 and Hb
E) 14 คน พบ  โฮโม ไซกสัฮโมโกลบนิ อี 12 คน (รอย ละ
2.18) โดย ใน จาํนวน นี ้ม ีคน เปน โฮโม ไซกสัฮโมโกลบนิ อี
ที่ มี อัลฟาธาลัสซี เมีย- วัน เทรตรวม ดวย 1 คน พบ
อลัฟาธาลสัซ ีเมยี- วนั เทรต 39 คน (รอย ละ 7.09) นอก
จาก นี ้ยงั พบ คน ที ่เปน ฮโม-โกลบนิ คอนสแตนทสปรงิ เทรต
2 คน (รอย ละ 0.4) ราย ละเอยีด ดงั แสดง ใน ตาราง ที่ 1

วิจารณ
ขอมลู ความ ชกุ ของธาลสัซ ีเมยี ที ่ได จาก การ ศกึษา ครัง้

นี้ เมื่อ นํา มา คํานวณ ตาม หลักการ ทาง พันธุ ศาสตร16 จะ
ไดความ ถี่ ของอัลลีล (allelic frequency) ดังนี้ เบตา
ธาลสัซ ีเมยี 0.00815ฮโมโกลบนิ อี 0.12815 และ อลัฟา
ธาลสัซ ีเมยี- วนั 0.03545 เมือ่ นาํ ขอมลู ความ ถี ่ของ อลัลลี
มา คาํนวณ โดย ใช หลกัการ ประชากร พนัธ ุศาสตร ของ ฮารดี
และ ไวนเบิรก16 (Hardy-Weinberg formulation)
[p2+2pq+q2 = 1 เมือ่ p เปน ความ ถี ่ของอลัลลี A และ
q คอื ความ ถี ่ของอลัลลี a] เพือ่ ประเมนิ ขนาด ของ ปญหา

ธาลสัซ ีเมยี ใน จงัหวดั พษิณโุลก จะ ประมาณการ ได วา ควร
จะ มี อัตรา การ เกิด ของ เด็ก ที่ เปน โรค โฮโม ไซกัส เบตา
ธาลัสซี เมีย  (homozygous beta thalassemia) =
0.0000664 หรอื ประมาณ 1 คน ตอ เดก็ เกดิ 10,000 คน
มี อัตรา การ เกิด ของ เด็ก ที่ เปน คอมพาวด เฮ เทอโร
ไซกัสของ เบตา-ธาลัสซี เมีย และฮโมโกลบิน อี (com-
pound  heterozygous for beta thalassemia and
Hb E) = 0.0020888 หรือ ประมาณ 2 คน ตอ เด็ก เกิด
1,000 คน และ ม ีอตัรา การ เกดิ ของ เดก็ ที ่เปน โฮโม ไซกสั
อัลฟาธาลัสซี เมีย- วัน (homozygousalpha thalas-
semia-1) = 0.0012567 หรือ ประมาณ 1 คน ตอ เด็ก
เกิด 1,000 คน ดังนั้น เมื่อ นํา ขอมูล การ ฝาก ครรภ ของ
จังหวัด พิษณุโลก ทั้ง จังหวัด ป 254417 ซึ่ง มี หญิง ฝาก
ครรภ 8,877 คน มา คาํนวณ จงัหวดั พษิณโุลก ควร จะ มี
เดก็ เกดิ ใหม ที ่เปน โฮโม ไซกสั เบตา-ธาลสัซ ีเมยี 0-1 คน
ตอ ป คอมพาวด เฮ เทอโร ไซกัส ของ เบตา-ธาลัสซี เมีย
และ ฮโมโกลบิน อี 18 คน ตอ ป และ โฮโม ไซกัส
อัลฟาธาลัสซี เมีย- วัน 11 คน ตอ ป ซึ่ง นับ เปน ปญหา ที่
สาํคญั และ จาํเปน ตอง ไดรบั การ ดแูล

Heterozygous beta thalassemia (beta thalassemia trait) 8 (1.45)
Heterozygous Hb E (Hb E trait) 103 (18.72)
Homozygous Hb E 11 (2.00)
Heterozygous alpha thalassemia-1 (alpha thalassemia-1 trait) 23 (4.18)
Double heterozygous alpha thalassemia-1 / beta thalassemia 1 (0.18)
Double heterozygous alpha thalassemia-1 / Hb E 14 (2.54)
Homozygous Hb E with heterozygous alpha thalassemia-1 1 (0.18)
Heterozygous Hb Constant Spring (Hb Constant Spring trait) 2 (0.36)
Normal 387 (70.36)

ตาราง ที่ 1 ชนดิ ของธาลสัซ ีเมยี ที ่พบ
ชนดิ ของธาลสัซ ีเมยี คน (รอย ละ )

รวม 550 (100)
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สรปุ
 จาก งาน วจิยั ครัง้ นี ้พบ ความ ชกุ ของธาลสัซ ีเมยี เทรตใน

จงัหวดั พษิณโุลก เปน ดงันี้ เบตา-ธาลสัซ ีเมยี เทรต รอย ละ
1.63    ฮโมโกลบนิ อ ีเทรต รอย ละ 21.27 โฮโม ไซกสั ฮโม
โกลบนิ  อี รอย ละ 2.18  และ อลัฟาธาลสัซ ีเมยี- วนั เทรต
รอย ละ 7.09 เมื่อ นํา มา คํานวณ โดย ใช หลักการ ของ
ประชากร พันธุ ศาสตร โดย ใช ขอมูล ประชากร ของ จังหวัด
สามารถ ประมาณการ ได วา จงัหวดั พษิณโุลก ควร จะ ม ีเดก็
เกดิ ใหม ที ่เปน โฮโม ไซกสั เบตา-ธาลสัซ ีเมยี 0-1 คน ตอ ป
คอมพาวด เฮ เทอโร ไซกัส ของ  เบตา-ธาลัสซี เมีย และ
ฮโมโกลบนิ  อี 18 คน ตอ ป และ โฮโม ไซกสั อลัฟาธาลสัซี
เมยี- วนั 11 คน ตอ ป การ ควบคมุ ประชา กรธาลสัซ ีเมยี ชนดิ
รุน แรง โดย วิธี ตรวจ คัด กรอง ใน หญิง ตั้งครรภ และ การ
ตรวจ วนิจิฉยั กอน คลอด เพือ่ ทาํ แทง เดก็ ที ่เปน โรค ถอื เปน
วิธี เดียว ที่ ไดผล ใน ทาง ปฏิบัติ ดังนั้น การ ลงทุน สราง งาน
วจิยั ใหม ๆ  ที ่ มุง เนน การ ปองกนั และ ควบคมุ โรค จงึ นา จะ
ไดผล คุมคา ใน การ แก ปญหา ธาลสัซ ีเมยี ของ ประเทศ
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Prevalence of thalassemia trait from screening program in
pregnant women of  Phitsanulok
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Abstract: Thalassemia is the leading genetic problem in Thai population. Prevalence of thalassemia
trait in Thais differs from different regions making different proportions of spouses at risk and
thalassemic disease births.  Withthe preliminary data from thalassemia screening in 550 pregnant
women which conducted at Buddhachinaraj hospital, Phitsanulok province, during August to
December 2002. There were 1.63% beta thalassemia trait, 21.27% hemoglobin E trait, 2.18% homozy-
gous  Hb E (using DEAE sephadex microcolumn chromatographyand high performance liquid
chromatography) and 7.09% alpha thalassemia-1 trait (using polymerase chainreaction technique
for Southeast asian-type alpha thalassemia-1). From these genotypic frequencies, we canestimate
the allelic frequencies and calculate for major thalassemic diseases using Hardy-Weinberg formula-
tion.  In 2001, there were 8,877 pregnant women attended for antenatal care at all hospitals in
Phitsanulok. Thus, wecan estimate the fetuses with major thalassemic disease should be
homozygous beta thalassemia 0-1 case, compound heterozygous for beta thalassemia and Hb E 18
cases and homozygous alpha thalassemia-1 11 cases per year in Phitsanulok. In practical way,
screening thalassemia in pregnant women, perform prenatal diagnosis in spouses at risk and
consider therapeutic abortion in major thalassemic fetuses seems to be the only cost-effective
method for controlling major thalassemias. Therefore, researches aiming at thalassemic
preventionshould be worth growing and help solving thalassemic problem in Thais.
Key Words :  Thalassemia Thalassemia trait sreening  Phitsanulok
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