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บทคดัย่อ 

เนื่องจาก β-thalassemia/hemoglobin (Hb) E มีความรุนแรงของโรคที่หลากหลาย การให้ค าปรึกษาทางพันธุกรรมก่อนคลอดในกรณีที่เดก็

ในครรภ์เป็นโรคดังกล่าวจึงเป็นเร่ืองที่ยาก งานวิจยัชิ้นนี้พยายามชี้ ให้เหน็ปัจจัยทางพันธุกรรมที่จ าเป็นมากที่สดุในการใช้ท านายแยก β-

thalassemia/Hb E ที่ไม่รุนแรงออกมาจากกลุ่ม โดยสามารถน าไปใช้ได้จริงในเวชปฏบิัติ การออกแบบงานวิจยัเป็นแบบด าเนินการไปข้างหน้า

เพื่อใช้เปรียบเทยีบสดัส่วนของปัจจยัทางพันธุกรรมที่ช่วยลดความรุนแรงของโรค ระหว่างกลุ่มตัวอย่างที่มาจากชุมชน และกลุ่มที่รักษาใน

โรงพยาบาล ปัจจยัทางพันธุกรรมที่ท าการตรวจ ได้แก่ β-globin mutation, α0-thalassemia allele (-SEA, -THAI), α+-thalassemia 

allele (-α3.7, -α4.2, αCS) และ single nucleotide polymorphism (SNP) สามต าแหน่ง (rs766432 ใน BCL11A gene, rs9399137 ใน 

HBS1L-MYB gene, rs7482144-XmnI) รายชื่อ Hb E/β-thalassemia ในชุมชนได้มาจากตัวอย่างเลือดของคู่สมรสจาก 

โรงพยาบาลชุมชน 42 แห่ง ในเขตภาคเหนือตอนล่างที่ถูกส่งตรวจเพื่อก าหนดคู่เสี่ยงของโรค β-thalassemia/Hb E ขณะตั้งครรภ์ ณ หน่วย

วิจัยธาลัสซีเมีย มหาวิทยาลัยนเรศวร และจากโรงพยาบาลจังหวัดอกี 6 โรงพยาบาล โดยสามีหรือภรรยาได้รับการวินิจฉัย β-thalassemia/Hb 

E ผู้วิจัยท าการลงพื้นที่เพื่อเกบ็ข้อมูลตามรายชื่อทีเ่ป็นเป้าหมาย ณ โรงพยาบาลชุมชนแต่ละแห่ง ผู้ป่วย β-thalassemia/Hb E ที่ได้รับเลือด 

เป็นประจ าในโรงพยาบาลจะถูกใช้เป็นกลุ่มควบคุม ความรุนแรงทางคลินิกของโรคได้รับการจัดกลุ่มโดยใช้คะแนนจาก Mahidol score 

ผลการวิจัยพบว่า กลุ่ม β-thalassemia/Hb E จากชุมชนมี 104 คน กลุ่มควบคุม 91 คน ปัจจัยพันธุกรรมที่ช่วยลดความรุนแรงของโรคทุก

ปัจจัยมีสดัส่วนที่มากกว่าในกลุ่ม β-thalassemia/Hb E จากชุมชน แต่มีเพยีง β+-globin mutation และ -α3.7 allele ที่พบความแตกต่าง

ทางสถิติ (p<0.01 และ 0.006 ตามล าดับ) จากการวิเคราะห์ multiple linear regression พบว่า allele ของ α0, β+, -α3.7และ SNP ใน 

HBS1L-MYB gene และ XmnI มีความสมัพันธ์กบัการลดลงของคะแนนความรุนแรงของโรค (-4.9, -4.1, -2.4, -2.8 และ -1.7 

คะแนน ตามล าดับ p<0.05) ในเวชปฏบิัติควรมีการส่งตรวจปัจจัยทางพันธุกรรมที่ช่วยลดความรุนแรงของโรคทั้งห้าปัจจัย เพื่อน ามาใช้

ตัดสนิใจในคู่สามีภรรยาที่มีบุตรเป็นโรค β-thalassemia/Hb E ขณะตั้งครรภ์ 

ค าส าคญั: Hb E/β-thalassemia  ปัจจัยทางพนัธุกรรม  Mahidol score 

Abstract 

Because of wide spectrum in severity, prenatal genetic counseling for β-thalassemia/hemoglobin (Hb) E is problematic. To address 

this dilemma in practical way, the present study tried to demonstrate which genetic modifying factors are the most needed for  

discrimination of non-severe β-thalassemia/Hb E. Prospective analytical study was designed to compare proportions of genetic 

modifiers between community-recruited cases and hospital-based β-thalassemia/Hb E. Genetic factors were investigated on each 

subject including β-globin mutation, α0-thalassemia alleles (-SEA, -THAI), α+-thalassemia alleles (-α3.7, -α4.2, αCS), and 

three single nucleotide polymorphisms (SNP) (rs766432 in BCL11A gene, rs9399137 in HBS1L-MYB gene, rs7482144-

XmnI). Community-recruited β-thalassemia/Hb E subjects (male or female) were identified from a list of couples at 42 

community hospitals and seven provincial hospitals in lower northern Thailand who were investigated for their thalassemic at-risk 

status during pregnancy at Thalassemia Research Unit, Naresuan University Hospital. A mobile medical team was sent out for on-

site visit at each hospital. Known β-thalassemia/Hb E patients with regular blood transfusion were used for the control. Severity  

of the disease was categorized using Mahidol clinical severity score. One hundred and four community-recruited subjects were 

compared to ninety-one hospital-based patients for the proportions of genetic modifying factors. Even though all factors were more 

prevalent in community group, only β+-globin mutation and -α3.7 allele reached statistical significance (p<0.01 and 0.006, 

respectively). With multiple linear regression analysis, α0-, β+-, -α3.7-, and two SNP in HBS1L-MYB gene and XmnI were 

associated with a reduction in severity score (-4.9, -4.1, -2.4, -2.8, -1.7 points, respectively, p<0.05). For practical prenatal 

genetic counseling, all five phenotype-modulating factors should be needed for parents of β-thalassemia/Hb E to make an informed 

decision. 
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