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 ธาลัสซีเมียเป็นโรคโลหิตจางกรรมพันธุ์ที่มีอุบัติการณ์และความหลากหลายทางกรรมพันธุ์สูง เกิดจาก
ความผิดปกติของยีนได้หลายแบบและก่อให้เกิดโรคที่มีอาการรุนแรงมากน้อยแตกต่างกัน ความผิดปกติของ
ยีนที่ก่อให้เกิดโรคเป็นปัจจัยส าคัญที่ส่งผลถึงอาการของโรค การศึกษาพื้นฐานการเกิดโรคธาลัสซีเมียในระดับ
โมเลกุลจึงมีส่วนส าคัญต่อการให้การดูแลรักษา ให้ค าปรึกษาแนะน าทางพันธุกรรมแก่ผู้ที่เป็นพาหะ ผู้ป่วย 
ครอบครัว ญาติพี่น้องและผู้ที่เกี่ยวข้อง การพัฒนาเทคนิคการตรวจวินิจฉัยยีนทางห้องปฏิบัติการ ตลอดจน
การศึกษาทางด้านประชากรพันธุศาสตร์ (1) จากการศึกษาในประเทศไทยพบความผิดปกติของยีนที่ท าให้เกิด
โรคได้หลายชนิดและพบได้ทั่วไปคล้ายๆกัน แต่มีความถี่ของการตรวจพบแตกต่างกันไปในแต่ละภูมิภาค 
ข้อมูลความชุก ความผิดปกติของยีนและปฏิกิริยาระหว่างยีนในประชากรเป็นข้อมูลพื้นฐานส าคัญในการ
ด าเนินงานเพื่อการควบคุมและป้องกันโรคธาลัสซีเมียในแต่ละพื้นที่ ในที่นี้ขอสรุปข้อมูลที่ได้จากการศึกษาใน
ภาคตะวันออกเฉียงเหนือของไทยและสรุปข้อมูลเบื้องต้นบางส่วนจากการขยายการศึกษาไปที่ประเทศลาว
และเวียตนาม 

1. ธาลัสซีเมียกับภาวะโลหิตจางในประชากร 
ภาวะโลหิตจางเป็นปัญหาสาธารณสุขที่ส าคัญของไทยและประเทศต่างๆทั่วโลก ส าหรับประเทศไทย 

ในอดีตเชื่อว่ามีสาเหตุส าคัญเกิดจากการขาดธาตุเหล็ก จึงมีการรณรงค์แก้ปัญหาด้วยการให้ยาเสริมธาตุเหล็ก 
โดยเฉพาะในหญิงตั้งครรภ์ (2) อย่างไรก็ตามในบริเวณที่มีความชุกของโรคธาลัสซีเมียสูงเช่นในเอเซีย
ตะวันออกเฉียงใต้ สาเหตุของโลหิตจางอาจมีความซับซ้อนมากขึ้น การศึกษาให้ทราบถึงสาเหตุที่แท้จริง จึงมี
ความส าคัญต่อการควบคุมและป้องกันปัญหาโลหิตจางในประชากร ข้อมูลจากการศึกษาในภาค
ตะวันออกเฉียงเหนือของไทย ทั้งในหญิงตั้งครรภ์ เด็กวัยรุ่นและเด็กนักเรียน (3-6) ให้ข้อมูลตรงกันว่าใน
ปัจจุบัน ธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติ เป็นสาเหตุส าคัญของการเกิดภาวะโลหิตจางในประชากรมากกว่า
การขาดธาตุเหล็ก ด้วยเหตุนี้เองที่ท าให้การแก้ปัญหาโลหิตจางด้วยการให้ยาเสริมธาตุเหล็กไม่ได้ผลดี
เท่าที่ควร ข้อมูลยังชี้ให้เห็นว่าการควบคุมปัญหาโลหิตจางในประชากรให้ได้ผลดี จ าเป็นต้องด าเนินการควบคู่
ไปกับการรณรงค์ควบคุมและป้องกันธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติไปด้วย  

2. ธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติในคนอีสาน 
ข้อมูลในอดีตแสดงให้เห็นในภาพรวมว่าประชากรไทยโดยรวมมีอัตราความชุกของธาลัสซีเมียชนิด

ต่างๆประกอบด้วย อัลฟาธาลัสซีเมียอยู่ระหว่างร้อยละ 20-30 บีตาธาลัสซีเมียร้อยละ 3-9 ฮีโมโกลบินอี
ประมาณร้อยละ 30 และฮีโมโกลบินคอนสแตนท์สปริงร้อยละ 4 แต่ในการด าเนินงานเพื่อการควบคุมและ
ป้องกันโรคธาลัสซีเมียในแต่ละพื้นที่ จ าเป็นต้องทราบข้อมูลเฉพาะของแต่ละพื้นที่  จากการส ารวจข้อมูลใน
ระดับชุมชนในพื้นที่ 10 จังหวัดภาคอีสาน พบว่ามีอัตราความชุกแตกต่างจากข้อมูลโดยรวมอย่างมาก โดยพบ
ค่าเฉลี่ยฮีโมโกลบินอีอยู่ที่ร้อยละ 41.7 บีตาธาลัสซีเมียร้อยละ 0.9 และอัลฟาธาลัสซีเมียร้อยละ 5.8 ท าให้สภาพ
ปัญหาและวิธีด าเนินการแตกต่างไปจากภูมิภาคอื่น (7) และพบโรคบีตาธาลัสซีเมียน้อยกว่าอัลฟาธาลัสซีเมีย
มาก แต่ที่พบบ่อยกว่าคือธาลัสซีเมียที่เกิดจากปฏิกิริยาร่วมของฮีโมโกลบินอีและอัลฟาธาลัสซีเมีย เช่น 
AEBart’s disease, EEBart’s disease, EFBart’s disease เป็นต้น (8,9)  
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2.1 ยีนบีตาธาลัสซีเมีย  
การศึกษายีนบีตาธาลัสซีเมียในประชากรอีสาน ส่วนหนึ่งศึกษาจากกลุ่มผู้ป่วย -thalassemia / Hb E 

ที่เข้ารับการตรวจรักษาที่โรงพยาบาลศรีนครินทร์ คณะแพทยศาสตร์ ม.ขอนแก่นโดยตรง อีกส่วนหนึ่งได้จากการ
ตรวจยีน -thalassemia ในคู่สมรสที่เข้ารับบริการการตรวจคัดกรองและวินิจฉัยก่อนคลอดทั้งที่โรงพยาบาลศรี
นครินทร์และที่คณะเทคนิคการแพทย์ มหาวิทยาลัยขอนแก่น ที่โรงพยาบาลอื่นๆในภาคตะวันออกเฉียงเหนือ
ส่งไปขอรับการตรวจ   จากการรวบรวมผลจากการศึกษาและให้บริการตรวจมาแล้วมากกว่า 15 ปี จากจ านวน
ยีนที่ได้รับการตรวจรวมทั้งสิ้น 850 ยีน ตรวจพบมิวเตชั่นจ านวน 18 ชนิด มีความถี่ของการตรวจพบแตกต่างกัน 
แยกเป็น mild + - thalassemia 3 ชนิด คือ -28 A-G, -87 C-A, -31 A-G และcodon 19 (Hb Malay) และ 
severe + - thalassemia คือ IVS1#5 G-C ที่เหลือเป็น 0 - thalassemia ทั้งหมด และมีที่ยังไม่เคยมีรายงานที่
ใดมาก่อน 2 อัลลีล คือ ชนิด codons 33/34 (-G) ซึ่งท าให้เกิด 0 - thalassemia และชนิด IVS2#815 C-T ซึ่ง
เชื่อว่าน่าจะเป็นชนิด severe + - thalassemia เนื่องจากตรวจพบในผู้ป่วย Hb E--thalassemia ที่มีอาการ
รุนแรง  ข้อมูลทั้งหมดสรุปไว้ใน ตารางที่ 1 ซึ่งแสดงให้เห็นถึงความหลากหลายของยีนบีตาธาลัสซีเมียในภาค
ตะวันออกเฉียงเหนือมากกว่าที่เคยมีรายงานไว้และส่งผลต่อการพัฒนาแนวทางการตรวจวินิจฉัยทาง
ห้องปฏิบัติการ และแม้จะมีสัดส่วนของ 0 – thalassemia มากกว่า + - thalassemia ก็ตาม แต่ความชุกของ
การตรวจพบ + - thalassemia โดยเฉพาะชนิดที่มีอาการไม่รุนแรงในภาคตะวันออกเฉียงเหนือก็มีสูงพอสมควร 
ซึ่งส่งผลกระทบโดยตรงต่อการด าเนินด้านการดูแลรักษาและให้ค าปรึกษาแนะน าทางพันธุกรรม (10-12) 

ตารางที่ 1  ยีนบีตาธาลัสซีเมียที่ตรวจพบในภาคตะวันออกเฉียงเหนือ เรียงตามความถี่ที่ตรวจพบ  

β-thalassemia mutation Type No. % 
CD 41/42; (-TTCT) β0 307 36.16 
CD 17; (A-T) β0 215 25.32 
NT-28; (A-G) β+ 191 22.50 
CD 71/72; (+A) β0 36 4.24 
IVSI-1; (G-T) β0 26 3.06 
IVSII-654; (C-T) β0 19 2.23 
3.4 kb deletion β0 19 2.23 
IVSI-5; (G-C) Severe β+ 14 1.65 
CD 43; (G-T) β0 6 0.71 
CD 35; (C-A) β0 4 0.47 
CD 26; (C-T) β0 4 0.47 
NT-87; (C-A) β+ 2 0.24 
CD 15; (-T) β0 2 0.24 
CD 27; (+C) β0 1 0.12 
CD19; (A-G), Hb Malay β+ 1 0.12 
CD 95; (+A) β0 1 0.12 
CD 123-125 (-8 bp, Hb Khon Kaen) β0 1 0.12 
NT-31 (A-G) β+ 1 0.12 

Total 850 100 
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2.2 ยีนอัลฟาธาลัสซีเมีย 
ข้อมูลพื้นฐานการเกิดโรคอัลฟาธาลัสซีเมีย ส่วนหน่ึงได้จากการศึกษาผู้ป่วย Hb H และ AEBart’s 

disease ของโรงพยาบาลศรีนครินทร์ (13,14)  พบขอ้มูลเช่นเดียวกบัที่ตรวจพบในภมูิภาคอื่น คือ ตรวจพบทั้ง 
-thalassemia 1 และ -thalassemia 2 และส่วนใหญ่เป็นชนิด deletion โดยในส่วนของ -thalassemia 1 
ตรวจพบทั้งชนิด SEA และ THAI deletion แม้จะพบ THAI deletion ในสัดส่วนที่น้อยกว่า SEA มาก (15,16) แต่
เนื่องจากมีรายงานตรวจพบภาวะ Hb Bart’s hydrops fetalis ที่เกิดจาก homozygous -thalassemia 1 ชนิด 
SEA deletion ร่วมกบั THAI deletion ในคนไทย (17)  การตรวจหาภาวะ -thalassemia 1 ในคู่สมรสในงาน
ประจ าวันจึงควรต้องตรวจหาความผิดปกติทั้งสองชนิดด้วย โดยเฉพาะอยา่งยิ่งในพาหะ Hb E และโฮโมซัยกัส Hb 
E ในกรณีของพาหะ Hb E อาจใช้ปรมิาณ Hb E < 25 % เป็นเกณฑ์ประกอบการพิจารณาได้ แต่ส าหรับโฮโมซัยกัส 
Hb E ไม่มีพารามิเตอร์ใดช่วยวินิจฉัยการมี-thalassemia 1 ร่วมด้วยได้ จ าเป็นต้องได้รับการตรวจยีน 
 –thalassemia 1 หากมีคู่สมรสเป็นพาหะ-thalassemia 1 (18) 

 ส าหรับ -thalassemia 2 นั้น ตรวจพบทั้งชนิด 3.7 kb deletion และ 4.2 kb deletion โดยชนิด  
3.7 kb deletion พบได้บ่อยกว่า  ในส่วนของ  - thalassemia 2 ชนิด non deletion นั้น ตรวจพบ 5 ชนิด คือ 
Hb Constant Spring (2:Term-Gln) และ Hb Pakse’ (2:Term-Tyr) ซึ่งมีลักษณะผลการตรวจ Hb 
เหมือนกันและจ าแนกไมอ่อกต้องอาศัยการตรวจวิเคราะห์ดีเอ็นเอในการวินิจฉัยแยก พบได้ทั้งในคนไทย, ลาว
และกัมพูชา โดยจากการศึกษา -globin gene haplotype ที่สัมพันธ์กับยีน Hb Constant Spring และ Hb 
Pakse’ พบว่า Hb Constant Spring มีหลายแหล่งก าเนิดที่ต่างจากที่รายงานในทวีปยุโรป ส่วน Hb Pakse’ 
พบเฉพาะในเอเซียตะวันออกเฉียงใต้ โดยพบว่าเกิดจากแหล่งก าเนิดเดียวกันทั้งหมด (19,20) นอกจากนี้ยัง
ตรวจพบความผิดปกติอื่น เช่น Hb Quang Sze (125 Leu - Pro), Hb Q-Thailand [74 Asp - His &  
(- 4.2)] (21) และชนิด codon 30 (GAG deletion) ซึ่งพบในผู้ป่วย AEBart’s disease ที่มีอาการคอ่นข้าง
รุนแรง  -thalassemia 2 ชนิด non deletion เหล่านี้ มักพบร่วมกบั Hb E และ -thalassemia ชนิดอื่นๆ ท า
ให้มีผลการตรวจทางห้องปฏบิัติการที่ซับซ้อนและอาจวินิจฉยัผิดพลาดได้หากไม่ได้รับการตรวจดีเอ็นเอเพิ่มเติม 

2.3 ความผิดปกติอื่นๆที่พบในคนอีสาน 
ความผิดปกติอย่างอื่นที่เกี่ยวข้องกับธาลัสซีเมียที่ตรวจพบในคนอีสานและส่งผลให้การวินิจฉัยใน

ผู้ป่วยท าได้ยากและมีความซับซ้อนมากขึ้น ได้แก่ ฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดต่างๆ ซึ่งสามารถรบกวนการแปลผล
และการตรวจวินิจฉัยทางห้องปฏิบัติการได้ ปัจจุบันเนื่องจากมีการส่งตรวจหาชนิดของฮีโมโกลบินและมี
เทคโนโลยีการตรวจทางห้องปฏิบัติการหลากหลายมากขึ้น จึงมีโอกาสตรวจพบฮีโมโกลบินผิดปกติได้บ่อยขึ้น 
ท าให้การวินิจฉัยธาลัสซีเมียผิดพลาดได้ง่าย ซึ่งผู้ปฏิบัติงานต้องให้ความส าคัญและอาจจ าเป็นต้องใช้การ
ตรวจหลายๆอย่างร่วมกัน ตลอดจนการศึกษาในครอบครัวร่วมด้วยในการวินิจฉัย (22) จากการศึกษาในคน
อีสานพบว่ามีฮีโมโกลบินผิดปกติหลายชนิดทั้งที่เคยมีและไม่เคยมีรายงานการตรวจพบในคนไทยมาก่อน 
รวมทั้งฮีโมโกลบินผิดปกติชนิดใหม่ๆหลายชนิดที่ไม่เคยมีรายงานที่ใดมาก่อนในโลก เช่น Hb Nakorm 
Ratchasima, Hb Phimai และ Hb St’s Thailand (23-25) เป็นต้น นอกจากนี้ยังมีความผิดปกติอื่นๆอีกหลาย
ชนิด เช่นภาวะ -thalassemia และ hereditary persistence of fetal Hb (HPFH) (26) ซึ่งล้วนส่งผลให้
ผู้ป่วยมีฟีโนไทป์ซับซ้อนและท าให้การตรวจทางห้องปฏิบัติการมีความยุ่งยากมากขึ้น 

โดยสรุป ลักษณะพื้นฐานการเกิดโรคธาลัสซีเมียในระดับโมเลกุลในภาคตะวันออกเฉียงเหนือมีความ
หลากหลายและมีความถี่ยีนที่ตรวจพบแตกต่างจากภูมิภาคอื่น และมีโอกาสพบความผิดปกติหลายอย่าง
ร่วมกันสูง ข้อมูลเหล่านี้มีประโยชน์ต่อการวางแผนงานการควบคุมและป้องกันโรคธาลัสซีเมีย ตลอดจนการให้บริการ
การตรวจวินิจฉยัทารกในครรภ์ที่เสี่ยงต่อการเกิดโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงในภาคตะวันออกเฉียงเหนือ (10)  
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3. ธาลัสซีเมียและฮีโมโกลบินผิดปกติในประเทศลาวและเวียตนาม 
จากความส าเร็จในการศึกษาวิจัยและด าเนินงานเพื่อการควบคุมและป้องกันธาลัสซีเมียในภาค

ตะวันออกเฉียงเหนือของไทย ท าให้มีผู้ป่วยชาวลาวเข้ามารับบริการตรวจรักษาธาลัสซีเมียในระดับต่างๆเป็น
จ านวนมากรวมถึงการขอรับบริการตรวจวินิจฉัยทารกในครรภ์ในรายที่เสี่ยงต่อการให้ก าเนิดบุตรเป็นโรคธาลัส
ซีเมียชนิดรุนแรง เป็นสาเหตุให้มีการขยายผลการศึกษาไปยังประเทศลาว มีการศึกษาวิจัยในพื้นที่เขตนคร
หลวงเวียงจันทร์โดยน าแนวทางการด าเนินงานที่ใช้ได้ผลดีในประเทศไทยไปประยุกต์ใช้กับหญิงตั้งครรภ์ชาว
ลาว พบว่าธาลัสซีเมียในประชากรลาวมี ความซับซ้อนและพื้นฐานการเกิดโรคคล้ายกับคนอีสานมาก แต่มี
ความถี่ของการตรวจพบแตกต่างกัน โดยพบ Hb E ร้อยละ 30.1 -thalassemia 1 สูงถึงร้อยละ 8.6 ส่วน 
-thalassemia พบร้อยละ 2.3 ซึ่งสูงกว่าที่พบในภาคอีสานของไทย จึงมีโอกาสพบธาลัสซีเมียชนิดรุนแรงได้
บ่อยกว่าและต้องการการด าเนินงานเพื่อการควบคุมและป้องกันโรคอย่างจริงจัง (7,27)  ส าหรับที่ประเทศ
เวียตนามได้เข้าไปท าการศึกษาน าร่องไว้ที่เมืองเว้ (Hue) ตอนกลางของประเทศเวียตนาม โดยศึกษาในหญิง
ตั้งครรภ์จ านวน 410 รายพบความถี่ของธาลัสซีเมียแตกต่างจากคนไทยและคนลาว โดยพบ -thalassemia 1 
และ -thalassemia ร้อยละ 2.7 และ 1.2 ตามล าดับ พบ Hb E เพียงร้อยละ 3.2 และพบ Hb Constant 
Spring ร้อยละ 3.7 (28) อย่างไรก็ตามเนื่องจากประชากรเวียตนามประกอบด้วยกลุ่มชนเผ่าต่างๆเป็นจ านวน
มาก จ าเป็นต้องศึกษาให้ทราบข้อมูลพื้นฐานของแต่ละชนเผ่าให้ชัดเจน จึงจะสามารถด าเนินการควบคุมและ
ป้องกันโรคธาลัสซีเมียในประเทศอย่างได้ผลต่อไป จากผลการศึกษาเบื้องต้นที่ได้ เชื่อว่าแนวทางที่ใช้ในการ
ด าเนินงานได้ผลดีในคนไทยและลาว อาจไม่ใช่แนวทางที่เหมาะสมส าหรับประเทศเวียตนาม 
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