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ปริศนา เจริญพร1 พีระพล วอง1  สมลกัษณ์  กนัธิยะวงษ์1  สวชิญาพร เจิมน่ิม1

    ปวนัรัตน์  สวนนุ่ม
1
  อรุณี  ศรีไชยา

1 
เอกอมร  เทพพรหม1

  รวสุิต  เดียวอิศเรศ
1   และ ต่อพงศ ์สงวนเสริมศรี2 

The spectrum of Beta Thalassemia mutations in Lower Northern Thailand 
Prissana Charoenporn1,Peerapon Wong1,Somluck  Kanthiyawong1,Sawischayaporn Jermnim1,Pawanrat Suannoom1 

Arunee Srichaiya1 Akamon Tapprom1, Rawisut Deoisares1, Torpong Sanguansermsri2 
 

1หน่วยวจิยัธาลสัซีเมีย คณะแพทยศาสตร์ มหาวทิยาลยันเรศวร จงัหวดัพิษณุโลก 
2ภาควชิากมุารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ มหาวทิยาลยัเชียงใหม่ จงัหวดัเชียงใหม่ 

1Thalassemia Research Unit, Faculty of Medicine, Naresuan University, Phitsanulok Province. 
2 Department of Pediatrics, Faculty of Medicine, Chiang Mai University, Chiang Mai Province. 

*Corresponding author. E-mail: peeraponw@nu.ac.th 

 
บทคดัย่อ Homozygous beta thalassemia และ compound heterozygous hemoglobin E / beta thalassemia เป็นโรค beta 
thalassemia ท่ีเป็นปัญหาของประเทศไทย ขอ้มูลสดัส่วนของ beta globin mutation แต่ละชนิดในเขตภาคเหนือตอนบนไม่อาจ
น ามาใชใ้นเขตพ้ืนท่ีภาคเหนือตอนล่างเน่ืองจากความแตกต่างทางพนัธุกรรมของประชากรกลุ่มยอ่ยแต่ละพ้ืนท่ี ดงันั้นหากมี
ขอ้มูลสดัส่วนของ beta globin mutation แต่ละชนิดในพ้ืนท่ีจะท าใหห้อ้งปฏิบติัการสามารถออกแบบวธีิการตรวจวนิิจฉยั beta 
globin mutation ในระดบั DNA เบ้ืองตน้ไดอ้ยา่งเหมาะสมและครอบคลุมชนิดของ beta globin mutation ในพ้ืนท่ี 
วตัถุประสงค์ เพื่อคน้หาชนิดของ beta globin mutation ท่ีพบบ่อยในภาคเหนือตอนล่าง วสัดุและวธีิการ รวบรวมหญิงตั้งครรภ ์
และ/หรือสามีท่ีอาศยัในจงัหวดั พิษณุโลก เพชรบูรณ์ สุโขทยั และ อุตรดิตถ ์  จ านวน 100 คน ท่ีไดรั้บการวนิิจฉยัเป็น 
heterozygous beta thalassemia จากการวดัระดบั hemoglobin A2 โดยวธีิ Diethylaminoethyl Sephadex microcolumn 
chromatography ณ หน่วยวจิยัธาลสัซีเมีย คณะแพทยศาสตร์ มหาวทิยาลยันเรศวร โดยตรวจหาชนิดของ beta globin mutation 
ดว้ยวธีิ DNA sequencing ผลการศึกษา พบ beta globin mutation ชนิด codon 41/42 (-TCTT) มากท่ีสุดจ านวน 43 คน (ร้อยละ 
43) รองลงมาเป็น codon 17 (A→T) จ านวน 21 คน (ร้อยละ 21), -28 (A→G) จ านวน 15 คน (ร้อยละ 15), -31 (A→G)  
และ codon 71/72 (+A) พบจ านวน 4 คน (ร้อยละ 4), IVS-I-1 (G→T) และIVS-II-654 (C→T) พบจ านวน 2 คน (ร้อยละ 2) 
และพบ IVS-I-5 (G→C) ,codon 19  (A→G) ,codon 26 (G→T)   และ codon 41 (-C) อยา่งละ 1 คน (ร้อยละ 1) และไม่พบ 
beta-mution 5 คน (ร้อยละ5) ในการศึกษาน้ีไม่พบ beta globin mutation ชนิดใหม่ สรุป จากขอ้มูลดงักล่าวแสดงใหเ้ห็นวา่ 
codon 41/42 (-TCTT) และ codon 17 (A→T) เป็น beta globin mutation ท่ีพบเป็นสดัส่วนมากท่ีสุดรวมกนัถึงร้อยละ 64 ของ 
beta globin mutation ท่ีพบทั้งหมด นอกจากน้ียงัพบ -28 mutation เป็นอนัดบัสาม ถึงร้อยละ 15 ซ่ึงเป็นขอ้แตกต่างจากพ้ืนท่ี
อ่ืน ขอ้มูลท่ีไดจ้ากการศึกษาน้ีจะเป็นประโยชน์ในการก าหนดรูปแบบวธีิการตรวจวนิิจฉยัก่อนคลอดของ beta thalassemia ใน
เขตภาคเหนือตอนล่างต่อไป 
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Abstract :Homozygous beta thalassemia and compound heterozygous hemoglobin E / beta thalassemia are the leading 
genetic problems in Thailand. The spectrum of beta thalassmia mutations reported in the upper northern Thailand may not 
suitable to be applied in the lower northern region because of genetic diversity due to geographic difference. To design the 
suitable diagnostic schema for the detection of beta globin gene mutations in prenatal diagnosis of beta thalassemia in the 
lower northern region we need local data to be applied. Objective: The study’s aim was to identify the common beta globin 
gene mutations in the lower north of Thailand. Materials and Methods: One hundred blood specimens from pregnant 
women and their spouses in Phitsanulok, Phetchabun, Sukhothai and Uttaradit province diagnosed with beta thalassemia 
heterozygote determined by hemoglobin A2 level from Diethylaminoethyl Sephadex microcolumn chromatography, were 
consecutively collected at Thalassemia Research Unit, Faculty of Medicine, Naresuan University. Beta globin gene 
mutations were identified by using direct DNA sequencing technique. Results: Among 100 beta thalassemia alleles 
investigated, codon 41/42 (-TCTT) mutation was the most frequent in 43 samples (43%), codon 17 (A→T) mutation was 
detected in 21 samples (21%), -28 (A→G)  mutation was detected in 15 samples (15%).-31(A→G) and codon 71/72 (+A) 
were detected in 4 samples (4%) and IVS-I-1(G→T) and IVS-II-654 (C→T) were detected in 2 samples (2%),whereas 
IVS-I-5 (G→C) ,codon 19 (A→G), codon 26 (G→T) and codon 41 (-C) mutations were detected in each 1 sample (1%) 
and were not detected β-thalassemia mutations in 5 samples (5%). No new mutation was found in the presented study. 
Conclusion: Codon 41/42 (-TCTT) and codon 17 (A→T) were the two most common beta globin mutations identified, 
comprised of 64% of all detected mutations. -28 (A→G) was the third most common mutation which showed a unique 
genetic difference from the upper north. The spectrum of beta globin gene mutations from this study can be applied in the 
prenatal diagnostic schema for beta thalassemia in the lower north of Thailand. 
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