
323

วารสารโลหติวทิยาและเวชศาสตรบรกิารโลหติ  ปที ่16 ฉบบัที ่4 ตลุาคม-ธนัวาคม 2549

 โรค  β - thalassemia / hemoglobin (Hb) E ซึง่
เปน โรค โลหิต จางธาลัสซี เมีย ชนิด ที่ พบ มาก ใน ประเทศ
ไทย  เปน ภาวะ compound heterozygote ของ ยนี  β-
thalassemia ซึ่ง อาจ มี phenotype เปน  β0- thalas-
semia  หรือ  β+- thalassemia รวม กบั ยนี Hb E เมือ่
ตรวจ  Hb typing ของ ผูปวย จะ พบ Hb E และF เปน
Hb  หลัก โดย ผูปวย ที่ มี genotype เปน  β0- thalas-
semia  / Hb E (  β0- thal / Hb E) จะ ม ีปรมิาณ Hb E
เฉลีย่ อยู ใน ชวง 45  -  50%1,  2 และ Hb F เฉลีย่ อยู ใน ชวง 50
-  55%1,  2 ตาง จาก ผูปวย ที่ มี genotype เปน  β+- thal /
Hb E ซึง่ มี Hb A รวม อยู ดวย จะ ม ีปรมิาณ Hb F เฉลีย่

นอย กวา (16.2  ± 6.1%)2 และ มี Hb A 28.2 ± 10.3%2 โดย
ม ีปรมิาณ Hb E เฉลีย่ ใกล เคยีง กนั

รายงาน ผูปวย  β+- thal / Hb E 5 ราย ตอไป นี้ มี
ปรมิาณ  Hb F เฉลีย่ เพยีง 3.4  ±1.5% ( พสิยั 1.8  -  4.8%)
ทาํให ผล Hb typing โดย เฉพาะ ที ่ทาํ โดย วธิี cellulose
acetate electrophoresis ไดผล คลาย Hb E heterozy-
gote  และ ม ีผูปวย 2 ราย ที ่ม ีอาการ ทาง คลนิกิ รนุ แรง

รายงาน ผูปวย
ผูปวย 5 รายได รับ การ สง เลือด มา ตรวจ ทาง หอง

ปฏิบัติ การ เพื่อ วินิจฉัย โรค โลหิต จางธาลัสซี เมีย โดย
ผูปวย  2 ราย ม ีอาการ ของ ภาวะ โลหติ จาง และ ผูปวย 3
ราย สง ตรวจ เพื่อ วินิจฉัย หา คู เสี่ยง ของ โรค โลหิต จาง
ธาลัสซี เมีย ใน คู สามี ภรรยา ที่มา ฝาก ครรภ ครั้ง แรก ผล
Hb  typing ของ ผูปวย ทั้ง 5 ราย คลาย คลึง กัน คือ มี

รายงาน ผูปวย
รายงาน ผูปวย  βββββ  - thalassemia  /  Hemoglobin E 5 ราย
ซึง่ ม ีปรมิาณ Hemoglobin F นอย

พีระพล วอง,  ปริศนา เจริญ พร,  แนง นอย เจิม นิ่ม และ ตอ พงศ สงวน เสริม ศรี*
หนวย วิจัยธาลัสซี เมียร พ.  มหาวิทยาลัย นเรศวร คณะ แพทยศาสตร มหาวิทยาลัย นเรศวร ;  *ภาควิชา กุมาร เวช ศาสตร คณะ แพทยศาสตร
มหาวทิยาลยั เชยีงใหม

บท คดั ยอ :  รายงาน ผูปวย  β - thalassemia / hemoglobin (Hb) E 5 ราย ซึง่ ม ีปรมิาณ Hb F นอย มาก ผูปวย ทัง้
5 ราย เปน  β +- thalassemia / Hb E ซึง่ ม ีปรมิาณ Hb F เฉลีย่ 3.4  ± 1.5% ( พสิยั 1.8 -  4.8%) Hb A เฉลีย่ 33.2 ±  5.7%
( พิสัย 28.8 - 43.4%) และ Hb E เฉลี่ย 50.8± 6.0% ( พิสัย 43.1 - 60.2%) ทําให ผล Hb typing ดู คลาย Hb E
heterozygote ที ่ม ีปรมิาณ Hb E สงู กวา ปกติ ม ีผูปวย 2 ราย ที ่ม ีอาการ ทาง คลนิกิ รนุ แรง จาํเปน ตอง ให เลอืด เปน ประจาํ
ทกุ เดอืน
Key Words : β - thalassemia / hemoglobin E  β+- thalassemia / hemoglobin E

Hemoglobin F
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Hb A และ E เปน หลกั คลาย ผล Hb typing ของ Hb
E heterozygote โดย ม ีปรมิาณ Hb F เลก็ นอย ตวัอยาง
chromatogram ของ ผูปวย ราย ที่ 1 แสดง ดัง รูปที่ 1
ชนิด และ ปริมาณ Hb ของ ผูปวย ทั้ง 5 ราย แสดง ดัง
ตาราง ที่ 1

ผูปวย ทัง้ 5 ราย ไดรบั การ ตรวจ DNA sequence
ของ ยีน  β globin เพื่อ วินิจฉัย genotype และ ระบุ
mutation  ของ ผูปวย พรอม ทัง้ ตรวจ  β - thalassemia
1 PCR ( ชนดิ SEA และ THAI deletion) เพือ่ กาํหนด
คู เสี่ยง ของ โรค โลหิต จางธาลัสซี เมีย พรอม กับ คู ของ ตน
เอง  ผล genotype ของ ผูปวย ทัง้ 5 ราย เปน  β+- thal
/ Hb E โดย มี ผูปวย 1 ราย ที่ มี  β - thalassemia 1
ชนดิ SEA แฝง อยู ดวย ขอมลู แสดง ดงั ตาราง ที่ 2

ผูปวย ราย ที่ 1 ไดรบั เลอืด มา กอน 2 เดอืน นอก นัน้ ไม
เคย ไดรบั เลอืด กอน การ ทาํ Hb typing

ม ีผูปวย 2 ราย คอื ราย ที่ 1 และ ราย ที่ 4 ที ่ม ีอาการ ทาง
คลนิกิ ของ ภาวะ โลหติ จาง และ ตอง ไดรบั เลอืด เปน ประจาํ

รปูที่ 1  ตวัอยาง chromatogram ของ ผูปวย ราย ที่ 1

ผูปวย ราย ที่ 1
ผูปวย ราย ที่ 2
ผูปวย ราย ที่ 3
ผูปวย ราย ที่ 4
ผูปวย ราย ที่ 5

คาเฉลีย่±สวน เบีย่งเบน มาตรฐาน

ตาราง ที่ 1 ขอมลู Hb typing ของ ผูปวย
Hb type Hb A (%) Hb E (%) Hb F (%)

43.4
31.2
30.9
28.8
31.9

33.2±5.7

 43.1
50.4
50.8
60.2
49.8

50.8±6.0

1.8
4.2
4.6
1.8
4.8

3.4±1.5

ผูปวย ราย ที่ 1
ผูปวย ราย ที่ 2
ผูปวย ราย ที่ 3
ผูปวย ราย ที่ 4
ผูปวย ราย ที่ 5

ตาราง ที่ 2 ขอมูล mutation ที่ พบ และ ผล การ ตรวจ α  - thalassemia 1 PCR
Mutations α- thalassemia 1 PCR*

-28 (A -> G) / Codon 26 (GAG ->AAG)
-31 (A -> G) / Codon 26 (GAG ->AAG)
-31 (A -> G ) / Codon 26 (GAG ->AAG)

Codon 136 ( GGT -> GAT) / Codon 26 (GAG ->AAG)
-31 (A -> G) / Codon 26 (GAG ->AAG)

negative
negative
negative

positive (SEA type)
negative

* ชนดิ SEA และ THAI deletion
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ทกุ เดอืน ภาย หลงั การ ตรวจ ขอมลู ระดบั Hb ของ ผูปวย
ทั้ง 5 ราย แสดง ดัง ตาราง ที่ 3

วจิารณ
ผูปวย ทัง้ 5 ราย นี้ เปน ตวัอยาง ของ ผูปวย  β+- thal

/ Hb E ซึง่ ม ีปรมิาณ Hb F นอย มาก ทาํให ผล Hb typ-
ing  ด ูคลาย Hb E heterozygote ซึง่ มี Hb A และ E
เปน หลัก ตางกัน ตรง ที่ Hb E heterozygote จะ มี
ปริมาณ  Hb A มาก กวา Hb E และ มี ปริมาณ Hb E
เฉลีย่ 25  -  30%3-5 แต ผูปวย  β+- thal / Hb E 5 ราย นี ้มี
ปริมาณ Hb A นอย กวา Hb E และ มี ปริมาณ Hb E
เฉลี่ย  50.8  ± 6.0% ซึ่ง มาก กวา Hb E heterozygote
ปกติ จึง อาจ ทําให การ วินิจฉัย ผิดพลาด โดย เฉพาะ การ
ทํา Hb typing โดย วิธี cellulose acetate electro-
phoresis  ซึง่ จะ ไม ทราบ ปรมิาณ Hb ที ่แยก ได แต ละ ชนดิ
ใน ขั้นตอน แรก และ เมื่อ เปรียบ เทียบ ผล Hb typing
ของ  ผูปวย ทัง้ 5 ราย กบั ผล Hb typing ของ Hb E ho-
mozygote  ซึ่ง โดย ปกติ จะ มี ปริมาณ Hb F เฉลี่ย 4 -
5%6 จะ พบ วา ปรมิาณ Hb F เฉลีย่ ของ ผูปวย ทัง้ 5 ราย นี้
ใกล เคยีง กบั Hb E homozygote แต ตางกนั ที่  β+- thal
/ Hb E มี Hb A รวม อยู ดวย และ Hb E homozygote
ม ีปรมิาณ Hb E มาก กวา

โดย ปกติ  β+- thal / Hb E จะ ม ีปรมิาณ Hb F เฉลีย่
นอย กวา ผูปวย  β0- thal / Hb E อยู แลว เนือ่ง จาก  β+-
thal / Hb E ยงั มี  β globin chain ปกต ิบาง สวน จงึ
สามารถ สราง Hb A ได บาง และ ทาํให เหลอื  β globin

chain  ซึง่ จะ จบั กบั  β globin chain เปน Hb F นอย
ลง แต ไม ทราบ กลไก ที ่ทาํให ปรมิาณ Hb F ใน ผูปวย  β+-
thal / Hb E ทัง้ 5 ราย นี้ ม ีระดบั ต่าํ กวา ปกต ิมาก เปน ไป
ได หรอื ไม วา อาจ ม ีการ ลดลง ของ  β globin chain รวม
ดวย จรงิ ใน ผูปวย ทัง้ 5 ราย นี้ จาก ปจจยั อืน่  ๆ  เชน ภาวะ
โลหติ จาง จาก การ ขาด ธาต ุเหลก็ หรอื มี  β  - thalassemia
แฝง อยู คลาย กรณี ของ  β- thal heterozygote ที่ มี
ระดับ Hb A2 ปกติ

7-9

การ ได้รับ เลือด ก่อน การ ทำ Hb typing ใน ผู้ป่วย  β+-
thal / Hb E จะ ทําให ปริมาณ Hb F นอย ลง และ มี
ปรมิาณ Hb A สงู ขึน้ แต ใน ผูปวย ทัง้ 5 ราย นี้ ม ีเพยีง ราย
ที่ 1 ที ่เคย ไดรบั เลอืด มา กอน 2 เดอืน อกี 4 ราย ไม เคย
ไดรบั เลอืด กอน ทาํ Hb typing ดงันัน้ Hb typing ของ
ผูปวย ราย ที่ 1 อาจ ม ีผล กระทบ จาก การ ไดรบั เลอืด บาง
สวน อกี 4 ราย เปน Hb typing ของ ตวัผู ปวย เอง

ผูปวย ราย ที่ 4 แม จะ มี  β - thalassemia 1 ชนดิ
SEA  แฝง อยู ดวย แต ไม ทาํให สมดลุ ของ globin chain
ดีขึ้น ยัง คง มี อาการ ทาง คลินิก ของ ภาวะ โลหิต จาง และ
จําเปน ตอง ไดรับ เลือด

ผูปวย 2 ราย ที ่ม ีอาการ ทาง คลนิกิ ของ ภาวะ โลหติ จาง
รุน แรง และ จําเปน ตอง ให เลือด เปน ประจํา ภาย หลัง การ
ตรวจ แมวา จะ ไม ทราบ ขอมูล การ ตรวจ หา สาเหตุ ของ
ภาวะ โลหิต จาง อื่น  ๆ  เพิ่ม เติม จาก หนวยงาน ที่ สง ตรวจ
อยางไร ก ็ตาม การ ที ่พบ ผูปวย  β+- thal / Hb E 2 ใน 5
ราย ที่ มี อาการ ทาง คลินิก ของ ภาวะ โลหิต จาง และ ตอง
ไดรับ เลือด เปน ประจํา ทําให เกิด คําถาม วา เรา ควร

ผูปวย ราย ที่ 1
ผูปวย ราย ที่ 2
ผูปวย ราย ที่ 3
ผูปวย ราย ที่ 4
ผูปวย ราย ที่ 5

ตาราง ที่ 3 ขอมูล ทาง โลหิต วิทยา ของ ผูปวย
เพศ อายุ ( ป) Hb(g/dL) Hct(%) MCV(fl) MCH(pg) MCHC (g/dL)
ชาย
ชาย
หญิง
หญิง
หญิง

49
39
20
58
20

6.1
12.3
9.5
5.3
-

18.9
40.4
31.0
17.0
26.0

59.8
-
65
-
-

19.3
-
-
-
-

32.3
-
-
-
-
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พิจารณา ยุติ การ ตั้งครรภ ใน กรณี ที่ พบ เด็ก ใน ครรภ เปน
β+- thal / Hb E บาง ชนดิ เหมอืน กบั  β0- thal / Hb
E,  β0- thal /  β0- thal และ Hb Bart’s Hydrops
Fetalis  หรือ ไม ใน อนาคต
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βββββ- thalassemia / Hemoglobin E with Low Hemoglobin F:
Report of 5 Cases
Peerapon Wong,  Prisana Charoenporn, Nangnoy Jermnim
and Torpong Sanguansermsri*
Thalassemia Research Unit, Naresuan University Hospital, Faculty of Medicine, Naresuan University; *Department of
Pediatrics, Faculty of Medicine, Chiang Mai University

Abstract:  We report 5 cases  of β - thalassemia / hemoglobin (Hb) E patients with very low Hb F
percentage.  These  5 patients were β+- thalassemia / Hb E.   Their Hb type were Hb F  3.4 ± 1.5% (mean
±  SD)  (range 1.8  -  4.8%),  Hb A  33.2± 5.7% (range 28.8  -  43.4%) and Hb E  50.8± 6.0% (range 43.1  -  60.2%).
Thesemade their  Hb typing results looked like Hb E heterozygote with unusual high Hb E percentage.
There were 2 patients with clinically severe who need regular monthly transfusion.
Key Words : β - thalassemia / hemoglobin E  β+- thalassemia / hemoglobin E

Hemoglobin F
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