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ทาํไมต้องควบคุมและป้องกัน

• อบุตัิการณ์ของโรคสงู

• โรคมีความรุนแรง 

• คา่ใช้จ่ายในการดแูลรักษาสงู

• วิธีการตรวจกรองเป็นวิธีมาตรฐานที�มีความไว ความจําเพาะและความ• วิธีการตรวจกรองเป็นวิธีมาตรฐานที�มีความไว ความจําเพาะและความ
แม่นยําสงู และสามารถตรวจวินิจฉยัตอ่ได้

• ประชากรยอมรับการตรวจคดักรอง

• คา่ใช้จ่ายในการตรวจคดักรองเหมาะสมและคุ้มคา่

• มีแผนการดแูลรักษาที�ชดัเจนหลงัการตรวจกรองหรือการตรวจวินิจฉยั



โรคโลหิตจางธาลสัซีเมีย

• ความชกุในประเทศไทยพบผู้ ป่วยประมาณร้อยละ 1

• ผู้ ป่วยเกิดใหมป่ระมาณ 12,000 คน/ปี

• ประชากรที�เป็นพาหะของโรค พบร้อยละ 30-401

• อบุตัิการณ์ของการเป็นพาหะในคูส่มรสทั �งคูที่�สามารถตั �งครรภ์ทารกเป็น• อบุตัิการณ์ของการเป็นพาหะในคูส่มรสทั �งคูที่�สามารถตั �งครรภ์ทารกเป็น
โรคธาลสัซีเมียชนิดรุนแรง พบได้ร้อยละ 2.82

  (1-  Wasi P. Clinical Hematol 1981;10:707-29

2 - Kor-anantakul O, et al. Southeast Asian J  

Trop Med 1998;29:795-800)
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โรคโลหติจางธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง

    พบได้ 3 ชนิด
1. Hb Bart’s hydrops fetalis

2. Homozygous -thalassemia 

3.  -thalassemia/hemoglobin E (ชนิดรุนแรง) 



กระบวนการป้องกันและควบคุม

• มี 2 แนวทางหลัก

• การรักษาผู้ป่วยธาลัสซีเมียให้มีสุขภาพชีวิตที�ดีที�สุด

• ป้องกันไม่ให้เดก็เกิดใหม่เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิด• ป้องกันไม่ให้เดก็เกิดใหม่เป็นโรคธาลัสซีเมียชนิด
รุนแรง



กระบวนการป้องกันและควบคุม

• การให้ความรู้เกี�ยวกบัโรคธาลสัซีเมียแก่ประชากรและ
บคุคลากรทางการแพทย์

• การค้นหาผู้ ป่วยและผู้ ที�เป็นพาหะของโรคนี �การค้นหาผู้ ป่วยและผู้ ที�เป็นพาหะของโรคนี �

• การให้คําแนะนําปรึกษาทางพนัธุศาสตร์

• การตรวจวินิจฉยัก่อนคลอดและการยตุิการตั �งครรภ์

• การประเมินผลโครงการ



ความรู้พื �นฐาน

• โรคโลหติจางธาลัสซีเมีย เป็นโรคพันธุกรรมที�เกิดจากการ
ถ่ายทอดยีนด้อยจากพ่อและแม่ไปสู่ลูก

• ยีนที�เกี�ยวข้องมีสองกลุ่มใหญ่ ๆ ได้แก่

• 1. α–globin gene อยู่บนโครโมโซมคูที่� 16 ประกอบด้วย 
alpha globin gene 2 ยีน อยู่บนโครโมโซมแตล่ะข้าง รวมเป็น 

อยู่บนโครโมโซมคูที่� ประกอบด้วย 
alpha globin gene 2 ยีน อยู่บนโครโมโซมแตล่ะข้าง รวมเป็น 
4 ยีน

• 2. β–globin gene cluster อยู่บนโครโมโซมคูที่� 11 
ประกอบด้วย ยีนหลายตวั ได้แก่ ϒ –globin gene,δ –globin 
gene และ β–globin gene 



ความรู้พื �นฐาน

ยีนเหล่านี �จะทาํหน้าที�สร้างโปรตีน ที�เรียกว่า globin chain เพื�อ
ประกอบเป็น hemoglobin แตล่ะชนิด คือ

• α-globin chain 2 สายรวมกบั ϒ-globin chain 2 สาย

     เป็น hemoglobin F (α2ϒ2 )     เป็น hemoglobin F (α2ϒ2 )

• α-globin chain 2 สายรวมกบั δ-globin chain 2 สาย

     เป็น hemoglobin A2 (α2 δ2)

• α-globin chain 2 สายรวมกบั β-globin chain 2 สาย

     เป็น hemoglobin A (α2 β2)
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การพัฒนาแนวทางการตรวจวินิจฉัยธาลัสซีเมีย

การประชุมสัมมนาวิชาการธาลัสซีเมียแห่งชาตคิรั�งที� 17 
(17-19 กันยายน 2554)

• ระดับที� 1 ผลการตรวจกรองต้องมีความไวสูง อาจมีผลบวกลวง
บ้างแต่ไม่ควรมีผลลบลวง ไม่ควรใช้ OF แล้ว

• ระดับที� 2 การตรวจวิเคราะห์ชนิดและปริมาณฮีโมโกลบนิ • ระดับที� 2 การตรวจวิเคราะห์ชนิดและปริมาณฮีโมโกลบนิ 
ผู้ปฏิบัตงิานต้องเป็นผู้แปลผลการวิเคราะห์

• ระดับที� 3 กรณีที�ผลการตรวจ Hb typing ไม่สามารถแปลผลได้ 
ให้ตรวจวิเคราะห์ระดับ DNA

“การตรวจทางห้องปฏิบัตกิารต้องทาํตามคู่มืออย่างเคร่งครัด”



วธีิการตรวจคัดกรอง

• คา่ดชันีเม็ดเลือดแดง (Red cell indices) 

MCV (80-100 fL), MCH (> 27pg) 

• Erythrocyte Osmotic Fragility Test (EOFT) 

• การทดสอบ Dichorophenol Indophenol • การทดสอบ Dichorophenol Indophenol 

Precipitation (DCIP),                                               

KKU- DCIP clear reagent kit 
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การตรวจยืนยันชนิดของฮีโมโกลบนิ

• Hemoglobin electrophoresis 

     ตรวจชนิดของฮีโมโกลบนิโดยดตูําแหน่งการเคลื�อนที�บนสนามไฟฟ้า

•  การวดัปริมาณของ HbA2 โดยใช้ microcolumn

chromatographychromatography

• High Pressure Liquid Chromatography (HPLC)
การแยกชนิดของฮีโมโกลบนิออกเป็นสดัสว่นเชิงปริมาณ

• การวิเคราะห์ DNA ปกติใช้ polymerase chain reaction 
ร่วมด้วย (PCR for alpha-thal1)



การแปลผล Hb typing จากเครื�อง HPLC (VariantTM)

                   
                    Hb typing

X + SD

% Hb F % Hb A2(E)

A2A 0-1.5 2.0-3.4A2A 0-1.5 2.0-3.4

A2A(-thal trait) 1-5 3.5-9.0

EFA(+-thal/ Hb E) 10-30 20-50

EF(O-thal/ Hb E) 15-40 40-60

EA(heterozygous Hb E) 1-5 25-30

EE(homozygous Hb E) 1-10 90-100
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เทคนิคทางห้องปฏิบัตกิารที�ใช้ในการตรวจวนิิจฉัยก่อนคลอด

1.  การตรวจหาการกลายพันธ์ของยีน  (DNA analysis) เช่น

      polymerase chain reaction (PCR), dot-blot     

hybridization, reverse dot-blot hybridization, 

DNA sequencing เป็นต้นDNA sequencing เป็นต้น

2.   การตรวจปริมาณการสงัเคราะห์ globin chain (globin chain     

synthesis) ปัจจุบันไม่นิยมแล้ว

3. การตรวจวิเคราะห์ปริมาณการสร้าง hemoglobin ชนิดต่าง ๆ

        (hemoglobin typing) ได้แก่ electrophoresis, HPLC



ข้อดีและข้อจาํกัดของวิธีการต่างๆในการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอด

   ข้อดีของ DNA analysis
• ทราบชนิด mutation ที�แน่นอน
• สามารถทําได้ตั �งแตอ่ายคุรรภ์น้อย ๆ

   ข้อจาํกัดของ DNA analysis    ข้อจาํกัดของ DNA analysis 
• ค่าใช้จ่ายสงู ประมาณ 2000-4000 บาทต่อครอบครัว

• เทคนิคที�ซบัซ้อน เครื�องมือราคาแพง

• ต้องทราบชนิด mutation ของพ่อแม่
• ใช้เวลา รายที�เป็น rare mutation ต้องใช้เวลาวิเคราะห์นานขึ �น
• กรณีที�มีเซลล์แมป่นเปื�อน อาจทําให้การวินิจฉยัผิดพลาดได้ 



ข้อดีและข้อจาํกัดของวิธีการต่าง ๆในการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอด

    ข้อดีของ  Hb typing

• ไม่ต้องทราบชนิด mutation ของพ่อแม่มาก่อน

• คา่ใช้จ่ายไม่สงู ใช้เวลาตรวจไม่นานประมาณ 6 นาที

HPLC • เครื�อง HPLC มีอยูต่ามโรงพยาบาลศนูย์ทั�วไป

• สามารถบอกวา่มีเลือดแม่ปนหรือไม่โดยวธีิ acid elution test



ข้อดีและข้อจาํกัดของวิธีการต่าง ๆในการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอด

   ข้อจาํกัดของ Hb typing

• การทํา cordocentesis ต้องได้รับการฝึกฝนมากกวา่

• ทําในอายคุรรภ์ที�มากกว่า คือประมาณ 18-22 สปัดาห์

mutation • ไม่สามารถบอกชนิดของ mutation ได้

• กรณีที�มี Peak ของ abnormal hemoglobin ปรากฏขึ �น
จําเป็นต้องได้รับการตรวจเพิ�มเติม



การตรวจวินิจฉัยก่อนคลอด

ต้องคาํนึงถึงปัจจัยหลายอย่าง

• อายุครรภ์

• เศรษฐานะของครอบครัว

• ความพร้อมของห้องปฏิบัตกิารที�จะส่งตัวอย่างไปตรวจ• ความพร้อมของห้องปฏิบัตกิารที�จะส่งตัวอย่างไปตรวจ

• ความชาํนาญของสูตแิพทย์



เทคนิคทางสูตศิาสตร์ในการตรวจวินิจฉัยก่อนคลอด

1. Preimplantation genetic diagnosis (PGD)

การตรวจเซลล์จากตวัอ่อนก่อนการฝังตวัของทารก DNA analysis 

2. Chorionic villus sampling (CVS) 

      การตดัชิ �นเนื �อรกเพื�อตรวจวินิจฉยั DNA analysis       การตดัชิ �นเนื �อรกเพื�อตรวจวินิจฉยั DNA analysis 

3. Amniocentesis การเจาะนํ �าครํ�า นํามาเพาะเลี �ยงเซลล์และตรวจ

     วินิจฉยั DNA analysis 

4. Cordocentesis การเจาะเลือดจากสายสะดือทารก เลือดที�ได้
สามารถตรวจได้ทั �ง Hb typing หรือตรวจ DNA analysis ได้

5. Ultrasonography ใช้ค้นหาทารกที�เป็น hydrops fetalis ได้



Preimplantation genetic diagnosis (PGD)

การตรวจเซลล์จากตวัอ่อนก่อนการฝังตวัของทารก DNA analysis 



Chorionic villus sampling (CVS)- 9-12 wks
การตดัชิ �นเนื �อรกเพื�อตรวจวินิจฉยั DNA analysis 



Amniocentesis

การเจาะนํ �าครํ�า (16-18 สปัดาห์)

นํามาเพาะเลี �ยงเซลล์และตรวจวินิจฉยั DNA analysis 



 การเจาะนํ �าครํ�า 8,073 รายที�โรงพยาบาลสงขลานครินทร์
พบการแท้ง 10 รายหลังการเจาะภายใน 14 วัน 

คิดเป็นร้อยละ 0.12

      
(Hanprasertpong T, Kor-anantakul O, Suntharasaj T, Suwanrath

C. Outcome of second trimester amniocentesis in singleton 
pregnancy at Songklanagarind Hospital. 

J  Med Assoc Thai 2011 ; 94: 1288-92.)



Cordocentesis

การเจาะเลือดจากสายสะดือทารก (18-22 สปัดาห์) เลือดที�ได้สามารถ
ตรวจได้ทั �ง Hb typing หรือตรวจ DNA analysis ได้



Ultrasonography

ใช้ค้นหาทารกที�เป็น Bart’s hydrops fetalis ได้

            หวัใจทารกปกติ                           หวัใจทารก Bart’s hydrops



Ultrasonography

ใช้ค้นหาทารกที�เป็น Bart’s hydrops fetalis ได้
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Prenatal diagnosis of severe thalassemia diseases in 
Songkhlanagarind Hospital 

(1991-2005)

Total cases 511
Amniocentesis 511 cases
CVS 4 cases
Cordocentesis 2 casesCordocentesis 2 cases

Diseases                      129   cases (25%)
Bart’s Hydrops 14 cases
 thal / Hb E 83 cases
 thal homozygous 32   cases

Cannot identified DNA       20    cases (4%)
Lab failure 3    cases (0.6%)



ขอบคุณค่ะ


