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บทคัดย่อ 
 ในปัจจุบนัการตรวจ hemoglobin (Hb) analysis โดยการวิเคราะห์สัดส่วนของ Hb A, A2, F และ variant 
Hb ยงัคงเป็นวิธีการหลกัในการก าหนดคู่เส่ียงโรคโลหิตจางธาลสัซีเมียในประเทศไทย โดยปกติ Hb E /        
beta-thalassemia จะมีสัดส่วนของ Hb E และ F ประมาณร้อยละ 30 – 60 และมากกวา่ร้อยละ 15 ตามล าดบั 
อยา่งไรก็ดีในทางปฏิบติัพบผูป่้วยบางรายใหส้ัดส่วนของ Hb E มากกวา่ร้อยละ 75 ในขณะท่ีมีสัดส่วนของ Hb F 
นอ้ยกวา่ร้อยละ 15 ซ่ึงคลา้ยกบั phenotype ของ homozygous Hb E ดงันั้นหากผูป่้วยดงักล่าวมีคู่สมรสท่ีเป็น 
heterozygous Hb E หรือ homozygous Hb E จะท าใหมี้โอกาสเส่ียงท่ีจะไดบุ้ตรเป็นโรค Hb E / beta-thalassemia 
โดยไม่สามารถระบุเป็นคู่เส่ียงไดด้ว้ยการตรวจ Hb analysis ตามปกติ การศึกษาช้ินน้ีจดัท าข้ึนเพื่อศึกษาความชุก
ของ Hb E / beta-thalassemia ท่ีให้ phenotype จาก Hb analysis คลา้ยกบั homozygous Hb E ในเขตภาคเหนือ
ตอนล่าง โดยรวบรวมหญิงตั้งครรภ์และสามีท่ีเขา้รับการตรวจวินิจฉัยและก าหนดคู่เส่ียงโรคธาลสัซีเมียชนิด
รุนแรง ณ หน่วยวิจยัธาลสัซีเมีย โรงพยาบาลมหาวิทยาลยันเรศวร ระหว่างเดือนกุมภาพนัธ์ 2557 ถึงธันวาคม 
2558 โดยสามีหรือภรรยาให้ลกัษณะ phenotype จาก Hb analysis เป็น homozygous Hb E และคู่สมรสให้
ลกัษณะ phenotype เป็น heterozygous Hb E หรือ homozygous Hb E เช่นกนั จ านวนทั้งส้ิน 288 คู่ มีคู่สามี
ภรรยา 12 คู่ให้ลกัษณะ phenotype จาก Hb analysis เป็น homozygous Hb E ทั้งคู่ ท  าการตรวจยืนยนั genotype 
ดว้ยวิธี real-time polymerase chain reaction ร่วมกบั high-resolution DNA melting analysis ในผูท่ี้ให้ลกัษณะ 
phenotype เป็น homozygous Hb E ทุกราย จากการศึกษาพบตวัอยา่ง 3 รายจากตวัอยา่งทั้งส้ิน 300 ราย (ร้อยละ 
1) ให้ phenotype คลา้ยกบั homozygous Hb E แต่มี genotype เป็น Hb E / beta-thalassemia [codon 41/42          
(-TCTT) / codon 26 (G - A) 2 ราย และ codon 95 (+A ) / codon 26 (G - A) 1 ราย] และจากการตรวจวินิจฉยั
เพิ่มเติม พบวา่ ทั้ง 3 ราย มี alpha0 thalassemia ชนิด Southeast Asian ร่วมดว้ย จากการตรวจพบ Hb E / beta-
thalassemia ทั้ง 3 รายดงักล่าวท าให้มีคู่เส่ียงของ Hb E / beta-thalassemia เพิ่มข้ึน 3 คู่ (ร้อยละ 1.04) ปัญหา
ดงักล่าวจึงควรไดรั้บการดูแลเพื่อเพิ่มประสิทธิภาพในการก าหนดคู่เส่ียงของโรคโลหิตจางธาลสัซีเมียในเขต
ภาคเหนือตอนล่าง 
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