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บทคัดยอ 
รายงานผูปวย β - thalassemia / hemoglobin (Hb) E 5 ราย ซึ่งมีปริมาณ Hb F นอยมาก ผูปวยทั้ง 5 รายเปน β+- 
thalassemia / Hb E ซึ่งมีปริมาณ Hb F เฉลี่ย 3.4 + 1.5% (พิสัย 1.8 – 4.8%) Hb A เฉลี่ย 33.2 + 5.7% (พิสัย 28.8 – 
43.4%) และ Hb E เฉลี่ย 50.8 + 6.0% (พิสัย 43.1 – 60.2%) ทําใหผล Hb typing ดูคลาย Hb E heterozygote ที่มีปริมาณ 
Hb E สูงกวาปกติ  มีผูปวย 2 รายที่มีอาการทางคลินิกรุนแรง จําเปนตองใหเลือดเปนประจําทุกเดือน 
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Abstract 
We report of 5 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. 
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บทนํา 
โรค β - thalassemia / hemoglobin (Hb) E ซึ่งเปนโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียชนิดที่พบมากในประเทศไทย เปนภาวะ 
compound heterozygote ของยีน β - thalassemia ซึ่งอาจมี phenotype เปน β0- thalassemia หรือ β+- thalassemia 
รวมกับยีน Hb E เมื่อตรวจ Hb typing ของผูปวยจะพบ Hb E และF เปน Hb หลัก โดยผูปวยที่มี genotype เปน β0- 
thalassemia / Hb E (β0- thal / Hb E) จะมีปริมาณ Hb E เฉลี่ยอยูในชวง 45 – 50%1, 2 และ Hb F เฉลี่ยอยูในชวง 50 – 
55%1, 2 ตางจากผูปวยที่มี genotype เปน β+- thal / Hb E ซึ่งมี Hb A รวมอยูดวย จะมีปริมาณ Hb F เฉลี่ยนอยกวา (16.2 
+ 6.1%)2 และมี Hb A 28.2 + 10.3%2 โดยมีปริมาณ Hb E เฉลี่ยใกลเคียงกัน 
 รายงานผูปวย β+- thal / Hb E 5 รายตอไปนี้ มีปริมาณ Hb F เฉลี่ยเพียง 3.4 + 1.5% (พิสัย 1.8 – 4.8%) ทํา
ใหผล Hb typing โดยเฉพาะที่ทําโดยวิธี cellulose acetate electrophoresis ไดผลคลาย Hb E heterozygote และมีผูปวย 
2 รายที่มีอาการทางคลินิกรุนแรง 
 



รายงานผูปวย 
ผูปวย 5 รายไดรับการสงเลือดมาตรวจทางหองปฏิบัติการเพื่อวินิจฉัยโรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย โดยผูปวย 2 ราย มี
อาการของภาวะโลหิตจาง และผูปวย 3 รายสงตรวจเพื่อวินิจฉัยหาคูเสี่ยงของโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียในคูสามีภรรยา
ที่มาฝากครรภครั้งแรก ผล Hb typing ของผูปวยทั้ง 5 ราย คลายคลึงกัน คือมี Hb A และ E เปนหลัก คลายผล Hb 
typing ของ Hb E heterozygote โดยมีปริมาณ Hb F เล็กนอย ตัวอยาง chromatogram ของผูปวยรายที่ 1 แสดงดัง
แผนภูมิที่ 1  ชนิดและปริมาณ Hb ของผูปวยทั้ง 5 ราย แสดงดังตารางที่ 1 
 ผูปวยทั้ง 5 ราย ไดรับการตรวจ DNA sequence ของยีน β globin เพื่อวินิจฉัย genotype และระบุ mutation 
ของผูปวย พรอมทั้งตรวจ α - thalassemia 1 PCR (ชนิด SEA และ THAI deletion) เพื่อกําหนดคูเสี่ยงของโรคโลหิต
จางธาลัสซีเมีย พรอมกับคูของตนเอง  ผล genotype ของผูปวยทั้ง 5 รายเปน β+- thal / Hb E โดยมีผูปวย 1 รายที่มี α - 
thalassemia 1 ชนิด SEA แฝงอยูดวย  ขอมูลแสดงดังตารางที่ 2 
 ผูปวยรายที่ 1 ไดรับเลือดมากอน 2 เดือน นอกนั้นไมเคยไดรับเลือดกอนการทํา Hb typing  

มีผูปวย 2 ราย คือรายที่ 1 และรายที่ 4 ที่มีอาการทางคลินิกของภาวะโลหิตจาง และตองไดรับเลือดเปน
ประจําทุกเดือนภายหลังการตรวจ  ขอมูลระดับ Hb ของผูปวยทั้ง 5 รายแสดงดังตารางที่ 3 
 
วิจารณ 
ผูปวยทั้ง 5 รายนี้ เปนตัวอยางของผูปวย β+- thal / Hb E ซึ่งมีปริมาณ Hb F นอยมาก ทําใหผล Hb typing ดูคลาย Hb E 
heterozygote ซึ่งมี Hb A และ E เปนหลัก ตางกันตรงที่ Hb E heterozygote จะมีปริมาณ Hb A มากกวา Hb E และมี
ปริมาณ Hb E เฉลี่ย 25 – 30%3-5 แตผูปวย β+- thal / Hb E 5 รายน้ีมีปริมาณ Hb A นอยกวา Hb E และมีปริมาณ Hb E 
เฉลี่ย 50.8 + 6.0% ซึ่งมากกวา Hb E heterozygote ปกติ จึงอาจทําใหการวินิจฉัยผิดพลาด โดยเฉพาะการทํา Hb typing 
โดยวิธี cellulose acetate electrophoresis ซึ่งจะไมทราบปริมาณ Hb ที่แยกไดแตละชนิดในขั้นตอนแรก และเมื่อ
เปรียบเทียบผล Hb typing ของผูปวยทั้ง 5 รายกับผล Hb typing ของ Hb E homozygote ซึ่งโดยปกติจะมีปริมาณ Hb F 
เฉลี่ย 4 – 5%6 จะพบวาปริมาณ Hb F เฉลี่ยของผูปวยทั้ง 5 รายน้ีใกลเคียงกับ Hb E homozygote แตตางกันที่ β+- thal / 
Hb E มี Hb A รวมอยูดวย และ Hb E homozygote มีปริมาณ Hb E มากกวา 
 โดยปกติ β+- thal / Hb E จะมีปริมาณ Hb F เฉลี่ยนอยกวาผูปวย β0- thal / Hb E อยูแลวเนื่องจาก β+- thal / 
Hb E ยังมี β globin chain ปกติบางสวน จึงสามารถสราง Hb A ไดบาง และทําใหเหลือ α globin chain ซึ่งจะจับกับ γ 
globin chain เปน Hb F นอยลง แตไมทราบกลไกที่ทําใหปริมาณ Hb F ในผูปวย β+- thal / Hb E ทั้ง 5 รายนี้ มีระดับ
ตํ่ากวาปกติมาก เปนไปไดหรือไมวา อาจมีการลดลงของ α globin chain รวมดวยจริง ในผูปวยทั้ง 5 รายนี้ จากปจจัย
อื่น ๆ เชน ภาวะโลหิตจางจากการขาดธาตุเหล็ก หรือมี α - thalassemia แฝงอยู  คลายกรณีของ β- thal heterozygote 
ที่มีระดับ Hb A2 ปกติ7-9 

 การไดรับเลือดกอนการทํา Hb typing ในผูปวย β+- thal / Hb E จะทําใหปริมาณ Hb F นอยลง และมีปริมาณ 
Hb A สูงขึ้น แตในผูปวยทั้ง 5 รายนี้ มีเพียงรายที่ 1 ที่เคยไดรับเลือดมากอน 2 เดือน อีก 4 รายไมเคยไดรับเลือดกอนทํา 
Hb typing ดังนั้น Hb typing ของผูปวยรายที่ 1 อาจมีผลกระทบจากการไดรับเลือดบาง สวนอีก 4 ราย เปน Hb typing 
ของตัวผูปวยเอง  



ผูปวยรายที่ 4 แมจะมี α - thalassemia 1 ชนิด SEA แฝงอยูดวย แตไมทําใหสมดุลของ globin chain ดีขึ้น 
ยังคงมีอาการทางคลินิกของภาวะโลหิตจาง และจําเปนตองไดรับเลือด 
 ผูปวย 2 รายที่มีอาการทางคลินิกของภาวะโลหิตจางรุนแรง และจําเปนตองใหเลือดเปนประจําภายหลังการ
ตรวจ แมวาจะไมทราบขอมูลการตรวจหาสาเหตุของภาวะโลหิตจางอื่น ๆ เพิ่มเติมจากหนวยงานที่สงตรวจ อยางไรก็
ตามการที่พบผูปวย β+- thal / Hb E 2 ใน 5 รายที่มีอาการทางคลินิกของภาวะโลหิตจาง และตองไดรับเลือดเปนประจํา 
ทําใหเกิดคําถามวา เราควรพิจารณายุติการตั้งครรภในกรณีที่พบเด็กในครรภเปน β+- thal / Hb E บางชนิด เหมือนกับ 
β0- thal / Hb E, β0- thal / β0- thal และ Hb Bart’s Hydrops Fetalis หรือไมในอนาคต 
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แผนภูมิท่ี 1
ตัวอยาง chromatogram ของผูปวยรายที่ 1 

 
 
ตารางที่ 1 
ขอมูล Hb typing ของผูปวย 

Hb type Hb A (%) Hb E (%) Hb F (%) 
ผูปวยรายที่ 1 43.4 43.1 1.8 
ผูปวยรายที่ 2 31.2 50.4 4.2 
ผูปวยรายที่ 3 30.9 50.8 4.6 
ผูปวยรายที่ 4 28.8 60.2 1.8 
ผูปวยรายที่ 5 31.9 49.8 4.8 
คาเฉลี่ย + สวน
เบี่ยงเบนมาตรฐาน 

33.2 + 5.7 50.8 + 6.0 3.4 + 1.5 

 
ตารางที่ 2 
ขอมูล mutation ที่พบ และผลการตรวจ α - thalassemia 1 PCR 
 mutations α - thalassemia 1 PCR*

ผูปวยรายที่ 1 -28 (A –> G) / Codon 26 (GAG –>AAG)  negative 
ผูปวยรายที่ 2 -31 (A –> G) / Codon 26 (GAG –>AAG) negative 
ผูปวยรายที่ 3 -31 (A -> G ) / Codon 26 (GAG –>AAG) negative 
ผูปวยรายที่ 4 Codon 136 ( GGT -> GAT) / Codon 26 (GAG –>AAG) positive (SEA type) 
ผูปวยรายที่ 5 -31 (A –> G) / Codon 26 (GAG –>AAG) negative 
* ชนิด SEA และ THAI deletion 



ตารางที่ 3 
ขอมูลทางโลหิตวิทยาของผูปวย 
 เพศ อายุ 

(ป) 
Hb  

(g/dl) 
Hct  
(%) 

MCV  
(fl) 

MCH  
(pg) 

MCHC 
(g/dl) 

ผูปวยรายที่ 1 ชาย 49 6.1 18.9 59.8 19.3 32.3 
ผูปวยรายที่ 2 ชาย 39 12.3 40.4 - - - 
ผูปวยรายที่ 3 หญิง 20 9.5 31.0 65 - - 
ผูปวยรายที่ 4 หญิง 58 5.3 17.0 - - - 
ผูปวยรายที่ 5 หญิง 20 - 26.0 - - - 
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