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บทคัดย่อ 
 

แอลฟ่าธาลัสซีเมีย (ธาลัสซีเมีย) เป็นโรคโลหิตจางชนิดหนึ่งที่พบมากในคนไทย เกิดจากการสร้าง            
สายแอลฟ่าโกลบินซึ่งเป็นสว่นประกอบของเม็ดเลือดแดงลดลงหรือสร้างไม่ได้เลยท าให้เม็ดเลือดแดงมีอายสุัน้และ
แตกง่าย ผู้ ป่วยอาจจะมีอาการซีดเพียงเล็กน้อยหรือปานกลางหรืออาจรุนแรงมากถึงกับเสียชีวิตได้ทัง้นีแ้ล้วแต่
รูปแบบของความผิดปกติของยีนแอลฟ่าโกลบินซึ่งส่วนใหญ่แล้วจะเป็นการขาดหายไปของยีน ทัง้นีเ้ราสามารถ
ตรวจหาความผิดปกตินีไ้ด้โดยวิธี gap-PCR ซึง่เป็นวิธีทางอณชีูววิทยา 

ห้องปฏิบตัิการสาขาวิชาโลหิตวิทยาและอองโคโลยี ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ศิริราช
พยาบาล มหาวิทยาลยัมหิดล ได้เปิดให้บริการการตรวจวินิจฉัยการขาดหายไปของยีนแอลฟ่าโกลบินจ านวน 7 ชนิด 
ด้วยวิธี multiplex-gap PCR คือ ชนิด Southeast Asia (--SEA), Thai (--THAI), Filipino (--FIL), Mediteranean (--MED),  

-()20.5, -4.2 และ -3.7  จากการให้บริการ 12 ปีที่ผ่านมาระหว่างเดือนมกราคม พ.ศ.2545 – เดือนมีนาคม  
พ.ศ.2557 มีตวัอย่างเลือดคนไทยที่ส่งมาตรวจการขาดหายไปของยีนแอลฟ่าโกลบิน เป็นจ านวน 4,663 ตวัอย่าง  
ผลจากการตรวจวิเคราะห์พบการขาดหายไปของยีนแอลฟ่าโกลบินเพียง 4 ชนิด คือ ชนิด Southeast Asia (--SEA),  
 

ค าส าคัญ: แอลฟ่าธาลสัซีเมยี การขาดหายไปของยีน คนไทย 
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Thai (--THAI), -3.7 และ -4.2 ที่ความถ่ีของอลัลีลร้อยละ 12.7, 0.3, 12.0 และ 1.0 ตามล าดบั เมื่อเทียบกบัอลัลีล 

ปกติที่มีความถ่ีร้อยละ 74 โดยมีจีโนไทพ์ 12 แบบ คือ /, /--SEA, /-3.7, --SEA/-3.7, -3.7 /-3.7, 

/-4.2, /--THAI, --SEA/-4.2, -3.7/-4.2, --THAI/3.7, --SEA/--SEA และ -4.2/-4.2  ที่ความถ่ี ร้อยละ 55.03, 
20.72, 15.40, 4.27, 1.99, 1.31, 0.49, 0.36, 0.24, 0.11, 0.06 และ 0.02 ตามล าดบั จากการศกึษาพบวา่ในคนไทย
พบความผิดปกติชนิด --SEA ได้บ่อยที่สดุจึงมีความเสีย่งที่จะท าให้มีลกูเป็นโรคฮีโมโกลบินบาร์ตสไฮดรอพส์ฟิทลัลิสที่
อนัตรายถึงชีวิตได้ นอกจากนีย้งัมีความหลากหลายของจีโนไทพ์ของแอลฟ่าธาลสัซีเมีย ข้อมูลนีเ้ป็นข้อมูลพืน้ฐาน
ของรูปแบบของแอลฟ่าธาลสัซีเมียที่พบได้ในประเทศไทย 
 

Abstract 
 

Alpha thalassemia ( thalassemia), a worldwide inherited disorder resulting in decreased or 
absent synthesis of alpha-globin chain of hemoglobin, mostly caused by gene deletions which can be 
detected by gap-PCR method. For twelve years of our laboratory service, during January 2002 to March 
2014, we used a single tube multiplex gap-PCR technique to detect seven types of alpha globin gene 

deletion: Southeast Asia (--SEA), Thai (--THAI), Filipino (--FIL), Mediteranean (--MED), -()20.5, -4.2, -3.7. The 

data from our survice has concordance with the previous studies, only four alleles, - -SEA, - -THAI,  -3.7 and  

-4.2 were found with frequencies of 12.7, 0.3, 12.0 and 1.0 percents respectively while the remaining 

normal  allele was found in 74 %.  In this study, the overall twelve types of -globin genotypes 

detected were /, /--SEA, /-3.7, --SEA/-3.7, -3.7 /-3.7, /-4.2, /--THAI, --SEA/-4.2,       

-3.7/-4.2, --THAI/3.7, --SEA/--SEA and -4.2/-4.2  with frequencies of 55.03, 20.72, 15.40, 4.27, 1.99, 1.31, 
0.49, 0.36, 0.24, 0.11, 0.06 and 0.02 percents respectively in 4,663 Thai samples. The study indicated 

that deletion of alpha thalassemia was heterogenous in Thai population. -thalassemia1 allele --SEA that 
can cause Hb Bart’s hydrops fetalis, was found with the highest prevalence in our study. 
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หลักการและเหตุผล 
แอลฟ่าธาลัสซีเมียเป็นโรคโลหิตจางชนิด

หนึ่งที่พบมากในคนไทยเกิดจากยีนแอลฟ่าโกลบิน
กลายพนัธ์ ท าให้การสร้างสายแอลฟ่าโกลบินซึ่งเป็น
ส่วนประกอบของฮีโมโกลบินในเม็ดเลือดแดงลดลง
หรือสร้างไม่ได้ มีผลให้เม็ดเลือดแดงผิดปกติ มีอายุ
สัน้และแตกง่าย  ผู้ ป่วยอาจจะมีอาการซีดเพียง
เล็กน้อยหรือปานกลางหรืออาจรุนแรงถึงขัน้เสียชีวิต
ได้ทัง้นีข้ึน้อยูก่บัรูปแบบของความผิดปกติของยีนแอล
ฟ่าโกลบินซึ่งจนถึงปัจจุบันมีรายงานความผิดปกติ
ประมาณ 128 ชนิด1   
 โรคแอลฟ่าธาลัสซีเมียมีการถ่ายทอดทาง
พันธุกรรมของโรคเป็นแบบ Autosomal Recessive 
โดยยีนแอลฟ่ า โกลบิ นอยู่ บนแขน ข้างสัน้ ของ
โครโมโซมที่ 16 ที่ต าแหน่ง 16p13.3 ซึง่ประกอบด้วย
ยีนแอลฟ่าโกลบิน 2 ยีนที่อยู่ใกล้กนั คือ ยีนแอลฟ่า 1 
โกลบิน และยีนแอลฟ่า 2 โกลบิน  ดงันัน้ในคนปกติ 1  
คน จะมียีนแอลฟ่า 1 โกลบิน 2 อลัลลี และยีนแอลฟ่า 
2 โกลบิน 2 อัลลีล ซึ่งเมื่อเขียนจีโนไทพ์แบบรวม 2  

ยีนไว้ด้วยกันจะได้ เป็น  /   การเกิดการ
กลายพนัธ์ในยีนแอลฟ่าโกลบินสว่นใหญ่เกิดจากการ
ขาดหายไปของยีน ถ้าแยกตามจ านวนอัลลีลที่ขาด
หายไปจะได้ดงันี ้2 

1. ถ้ายีนขาดหายไป 1 อลัลลีจะเขียนจีโน 

ไทพ์ได้เป็น -/ ผู้ ที่มี จี โนไทพ์แบบนี จ้ัดเป็น

พาหะของแอลฟ่าธาลสัซีเมีย 2 (Heterozygous -
Thalassemia2) เมื่อตรวจความสมบูรณ์ ของเม็ด
เลือดจะพบว่าค่าปริมาตรของเม็ดเลือดแดงโดยเฉลี่ย 
(Mean Corpuscular Volume, MCV) และป ริมาณ
เฉลี่ ย ของฮี โม โกลบิ น ใน เม็ ด เลื อดแดง  (Mean 
Corpuscular Hemoglobin, MCH) ลดลงแต่จะคาบ
เก่ียวกันกับค่าปกติ  ภาวะ Heterozygous นี ไ้ม่มี
อาการและไมเ่ป็นโรค  

2. ถ้ายีนขาดหายไป 2 อลัลลี ในเง่ือนไข 
2.1 ถ้ายีน 2 อลัลลีที่ขาดหายไปอยูบ่น 

โครโมโซมข้างเดียวกัน เขียนจีโนไทพ์ได้เป็น --/  
ผู้ที่มีจีโนไทพ์แบบนีจ้ดัเป็นพาหะของโรคแอลฟ่าธาลสั

ซี เมี ย  1 (Heterozygous -Thalassemia1) เมื่ อ
ตรวจความสมบรูณ์ของเม็ดเลอืดจะพบวา่คา่ปริมาตร
ของเม็ดเลือดแดงโดยเฉลี่ยและปริมาณเฉลี่ยของ
ฮีโมโกลบินในเม็ดเลือดแดงลดลงชดัเจน กรณีนีไ้ม่มี
อ า ก า ร ข อ ง โ ร ค เ ช่ น เ ดี ย ว กั บ ผู้ ที่ มี 

จีโนไทพ์แบบ -/  
2.2 ถ้ายีน 2 อลัลลีที่ขาดหายไปอยู่บน 

โครโมโซมคนละข้าง เขียนจีโนไทพ์ได้เป็น -/- ผู้ที่

มี จี โน ไท พ์ แ บ บ นี ้ เ รี ย ก ว่ า  Homozygous -
Thalassemia2 เมื่อตรวจความสมบรูณ์ของเม็ดเลือด
จะพบว่าค่าปริมาตรของเม็ดเลือดแดงโดยเฉลี่ยและ
ปริมาณเฉลี่ยของฮีโมโกลบินในเม็ดเลือดแดงลดลง
ชดัเจนเช่นเดียวกนั กรณีนีไ้ม่มีอาการเช่นเดียวกบัผู้ที่

มีจีโนไทพ์แบบ -/ และ --/ 
3. ถ้ายีนขาดหายไป 3 อลัลลีจะเขียนจีโน 

ไทพ์ได้เป็น --/- ผู้ ที่มี จีโนไทพ์แบบนีจ้ัดเป็นโรค
ฮีโมโกลบินเอ็ช (Hb H) แม้จะมีจีโนไทพ์ที่เป็นความ
ผิดปกติชนิดเดียวกันก็อาจมีอาการต่างกันได้ โดย
ส่วนใหญ่มีอาการซีดเล็กน้อยถึงปานกลาง แต่อาจ
รุนแรงได้ถ้ามีการติดเชือ้อยา่งเฉียบพลนั   

4. ถ้ายีนขาดหายไปหมดทัง้ 4 อลัลลีจะ 
เขียนจีโนไทพ์ได้เป็น --/-- ผู้ที่มีจีโนไทพ์แบบนีเ้ป็นโรค
ฮีโมโกลบินบาร์ตสไฮดรอพส์ ฟิทัลลิส (Hb Bart’s 
Hydrops Fetalis)  มีอาการรุนแรงที่สุด ทารกที่เป็น
จะมีอาการบวมน า้  ตับม้ามโต หัวใจล้มเหลว มัก
เสียชีวิตตัง้แต่อยู่ในครรภ์หรือหลงัคลอดภายในไม่ก่ี
ชัว่โมง แตก็่มีทารกบางรายที่รอดชีวิตและยงัมีชีวิตอยู่
ได้เนื่องจากมีการเฝ้าติดตามการรักษาตัง้แต่อยู่ใน
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ครรภ์และเมื่อคลอดก็ได้รับการรักษาอย่างดีและ
ทนัทว่งที 
 ตัวอย่างการขาดหายไปของยีนแอลฟ่า
โกลบิน 2 อัลลีลที่อยู่บนโครโมโซมเดียวกัน ที่เป็น
สาเหตุท าให้ไม่มีการสร้างสายแอลฟ่าโกลบิน ที่

เรียกว่า  ธาลัสซีเมีย 1 หรือ 0 ธาลัสซีเมีย เช่น  
Southeast Asia (--SEA) Thai (--THAI) Philippine (--FIL) 
และ Mediteranean (--MED) เป็นต้น สว่นตวัอย่างการ
ขาดหายไปของยีนแอลฟ่าโกลบิน 1 อัลลีล ที่เป็น
สาเหตุท าให้การสร้างสายแอลฟ่าโกลบินลดลง ที่

เรียกว่า  ธาลัสซีเมีย 2 หรือ + ธาลัสซีเมีย เช่น 

ชนิดที่ยีนขาดขายไป 3.7  กิโลเบส (-3.7)  และชนิด

ที่ยีนขาดหายไป 4.2 กิโลเบส (-4.2) 
 

วัตถุประสงค์ 
เพื่อศึกษาความชุกของการขาดหายไปของ

ยีนแอลฟ่าโกลบินในตวัอย่างเลือดของคนไทย ที่ส่ง
มาตรวจที่ห้องปฏิบัติการสาขาวิชาโลหิตวิทยาและ
ออ งโค โลยี  ภ าค วิ ช ากุ ม า รเวชศ าสต ร์  คณ ะ
แพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล ระหว่างเดือนมกราคม 
พ.ศ. 2545 – เดือนมีนาคม พ.ศ.2557 รวมเวลา 12 ปี 
 

วัสดุและวิธีการ 
ตัวอย่างสิ่งส่งตรวจ 
 ตัวอย่างเลือดของคนไทยในสารกันเลือด
แ ข็ ง ช นิ ด  EDTA ( Ethylenediaminetetraacetic 
Acid) ระหว่างเดือนมกราคม พ.ศ.2545 – เดือน
มีนาคม พ.ศ.2557 จ านวน 4,663 ตวัอยา่ง   
การสกดัดีเอ็นเอ 
 น าตัวอย่างเลือดมาสกัดดีเอ็นเอโดยวิธี 
Phenol-Chloroform3 หรือวิธี Salting Out4 
 
 
 

วิธีการตรวจ 
 น าตวัอย่างดีเอ็นเอที่สกดัได้มาตรวจหาการ
ขาดหายของยีนแอลฟ่าโกลบิน 7 ชนิด คือ Southeast 
Asia (--SEA), Thai (--THAI), Filipino (--FIL), 

Mediteranean (--MED), -()20.5, -4.2 แ ล ะ  -3.7  
ด้วยเทคนิค multiplex gap-PCR5 โดยมีสว่นผสมของ
การท าปฏิกิริยา PCR ในปริมาตร 25 l  ดงันี ้ 

1x Q-solution (Qiagen, Hilden, Germany) 
 1x PCR buffer containing 1.5 mM 
MgCl2 (Qiagen, Hilden, Germany) 
 1.25 unit HotStar Taq DNA Polymerase 
(Qiagen, Hilden, Germany) 
 200 M dNTPs 
 200 ng DNA 
 ส่วนผสมของไพรเมอร์ 16 สาย ที่มีความ
เข้มข้นตา่งๆ กนั ซึ่งประกอบด้วยไพรเมอร์ส าหรับการ
ตรวจหายีนแอลฟ่าโกลบินปกติ ไพรเมอร์ส าหรับการ
ตรวจหาการขาดหายของยีนแอลฟ่าโกลบินทัง้ 7 ชนิด 
และไพรเมอร์ของ Internal Control6 
 น าส่วนผสมดงักล่าวเข้าเคร่ืองพีซีอาร์ เพื่อ
เข้ าสู่ก ระบวนการ Polymerase Chain Reaction 
ตามขัน้ตอน ดงันี ้
 - 1 รอบของขัน้ตอน Predenaturation ที่
อณุหภมูิ 96๐C 15 นาที   
 - 35 รอบของขัน้ตอนการแยกสายดีเอ็นเอ 
(Denaturation) ที่อุณหภูมิ 98๐C 45 วินาที ขัน้ตอน
การจับของไพรเมอร์กับสายดีเอ็นเอ (Annealing) ที ่
60๐C 45 วินาที และขัน้ตอนการสงัเคราะห์สายดีเอ็น
เอใหม่ต่อจากไพรเมอร์ (Extention) ที่  72๐C 135 
วินาที 
 - 1 รอบของขัน้ตอน Final Extension ที่ 72๐

C 10 นาที ซึง่เป็นอนัสิน้สดุปฏิกิริยา 
 น าผลผลิตดีเอ็นเอที่ได้จากการท าปฏิกิริยา
พีซีอาร์ปริมาตร 10 l มาแยกขนาดด้วยกระแสไฟฟ้า
บนแผน่วุ้นด้วยวิธี  Agarose Gel Electrophoresis ที่
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ค ว าม เข้ ม ข้ น ขอ ง  Agarose  1% ที่ ค ว า ม ต่ า ง
ศกัย์ไฟฟ้า 100 โวลล์ เป็นเวลา 35 นาที โดยใช้ดีเอ็น
เอ ม า ต รฐ า น คื อ  1  kb DNA Ladder ส า ห รั บ
เปรียบเทียบขนาด  
 น าแผ่นวุ้น agarose ที่มีผลผลิตดีเอ็นเอมา
ย้อมด้วยสาร ethidium bromide แล้วบนัทึกผลด้วย
การถ่ายภาพด้วยเคร่ือง Gel Documentation 

วิธีการแปลผล 
 น าผลผลิ ต ดี เอ็ น เอที่ ไ ด้ ใน แต่ ล ะราย
เปรียบเทียบกับขนาดของดีเอ็นเอมาตรฐานแล้ว          
แปลผล (รูปท่ี 1) 

 

 

 

 

 

 

 

รูปท่ี 1  ตวัอยา่งผลของการตรวจวิเคราะห์ความผิดปกติของยีนแอลฟ่าโกลบิน 
โดยม ีBand ขนาด 2,350 bp เป็น  Internal Control 

 

1    DNA มาตรฐาน (1 kb DNA Ladder) 8 จีโนไทพ์ /-4.2  ให้ band ขนาด 1,800 bp  
and 1,628 bp  

2    No Template Control 9 จีโนไทพ์ /--THAI ให้ band ขนาด 1,800 bp  
and 1,153 bp  

3  จีโนไทพ์ / ให้ band ขนาด 1,800 bp  เทา่นัน้ 10 จีโนไทพ์ -4.2/--SEA ให้ band ขนาด 1,628 bp  
and 1,349 bp  

4    จีโนไทพ์ /--SEA ให้ band ขนาด 1,800 bp  
and 1,349 bp  

11 จีโนไทพ์ -3.7/-4.2  ให้ band ขนาด 2,022 bp  
and 1,628 bp  

5    จีโนไทพ์ /-3.7 ให้ band ขนาด 1,800 bp  
and 2,022 bp  

12 จีโนไทพ์ -3.7/--THAI ให้ band ขนาด 2,022 bp  
and 1,153 bp  

6    จีโนไทพ์ -3.7/--SEA ให้ band ขนาด 2,022 bp 
and 1,349 bp  

13 จีโนไทพ์ --SEA/--SEA ให้ band ขนาด 1,349 bp เทา่นัน้ 

7    จีโนไทพ์ -3.7/-3.7 ให้ band ขนาด 2,022 bp เทา่นัน้ 14 จีโนไทพ์ -4.2/-4.2 ให้ band ขนาด  1,628 bp  เทา่นัน้ 
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การรวบรวมและการวิเคราะห์ผล 
 รวบรวมผลที่ได้จากการตรวจมาจัดกลุ่ม
ตามจีโนไทพ์แล้วหาความถ่ี คิดเป็นร้อยละของสิ่งส่ง
ตรวจทัง้หมด จากนัน้นบัจ านวนอลัลีลแต่ละชนิดโดย
ค านวณจากจ านวนจีโนไทพ์แล้วหาความถ่ีของ         
แตล่ะอลัลลี 
  

 

ผลการศึกษา 
 จากการตรวจวิเคราะห์การขาดหายของยีน
แอลฟ่าโกลบิน 7 ชนิดในตวัอยา่งเลอืดคนไทยจ านวน 
4,663 ตวัอย่าง พบการขาดหายไปเพียง 4 ชนิด คือ  

Southeast Asia (--SEA), Thai (--THAI), -3.7 แ ล ะ 

-4.2  ที่ความถ่ีของอัลลีล ร้อยละ 12.7, 0.3, 12.0 

และ 1.0 ตามล าดบัเมื่อเทียบกบัอลัลลีปกติ () ที่
มีความถ่ีร้อยละ 74 (ตารางที่ 1)  

ตารางท่ี 1  แสดงความถี่ของอัลลีลชนิด  , --SEA, --THAI, -3.7 and -4.2 ที่พบในการศึกษา 
      ครัง้นี ้

ชนิดอลัลีล ความถ่ี (ร้อยละ) 

 74.0 
--SEA 12.7 
--THAI 0.3 

-3.7 12.0 

-4.2 1.0 

overall 100 

 
ทัง้นีอ้ลัลีลปกติของการศึกษาครัง้นีห้มายถึงตวัอย่าง
ที่ไม่พบการขาดหายของยีนแอลฟ่าโกลบินทัง้ 7 ชนิด
โดยไม่นบัรวมถึงความผิดปกติชนิดอื่นๆ ดงันัน้จึงให้

รูปแบบของจีโนไทพ์ที่พบมี 12 แบบ ดงันี ้/, 

/--SEA, /-3.7, --SEA/-3.7, -3.7 /-3.7, 

/-4.2, /--THAI, --SEA/-4.2, -3.7/-4.2,             

--THAI/-3.7, --SEA/--SEA แ ล ะ  -4.2/-4.2 ที่ ค ว า ม ถ่ี            
ร้ อ ย ล ะ  55.03, 20.72, 15.40, 4.27, 1.99, 1.31, 
0.49, 0.36, 0.24, 0.11, 0.06 และ 0.02 ตามล าดับ 
(ตารางที่ 2)  

 
ตารางท่ี 2   แสดงความถี่ของจีโนไทพ์ชนิดต่างๆท่ีตรวจพบในตัวอย่างเลือดของคนไทย 
       จ านวน 4,663 ตัวอย่าง 

ชนิดของจีโนไทพ์ จ านวน (ร้อยละ) 

1.    / 2,566   (55.03) 

2.    /--SEA                966    (20.72) 

3.    /-3.7              718    (15.40) 

4.    -3.7/--SEA              199     ( 4.27) 

5.    -3.7/-3.7                93     (1.99) 

6.    /-4.2 61     ( 1.31) 

7.    /--THAI 23     ( 0.49) 

8.    -4.2/--SEA 17     ( 0.36) 
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ชนิดของจีโนไทพ์ จ านวน (ร้อยละ) 

9.    -3.7/-4.2 11     ( 0.24) 

10.  -3.7/--THAI 5     ( 0.11) 

11.  --SEA/--SEA 3     ( 0.06) 

12 . -4.2/-4.2 1     ( 0.02) 

Total 4,663     ( 100) 

 
จ านวนตัวอย่างที่ตรวจพบการขาดหายของยีนแอล
ฟ่าโกลบินมี  2,097 ราย จาก 4,663 ราย คิดเป็น            
ร้อยละ 44.97  โดยจ าแนกได้เป็น 2 กลุม่คือกลุม่ที่ไม่
มีอาการและกลุ่มที่ เป็นโรค  กลุ่มที่ ไม่มีอาการมี
จ า น วน  1 ,8 7 3  ร า ย  คิ ด เ ป็ น ร้อ ย ล ะ  4 0 .1 7 

ประกอบด้วยชนิด Heterozygous -Thalassemia1 
จ าน วน  989 ราย  คิ ด เป็ น ร้อยละ  21.21, ช นิ ด 

Heterozygous -Thalassemia2  จ านวน 779 ราย 

คิ ด เ ป็ น ร้ อ ย ล ะ  16.71, ช นิ ด  Homozygous             

-Thalassemia2 จ านวน 105 ราย คิดเป็นร้อยละ 
2.25 ส่วนกลุ่มที่เป็นโรคมีจ านวน 224 ราย คิดเป็น
ร้อยละ 4.80 ประกอบด้วยโรค Hb H จ านวน 221 
ราย คิดเป็นร้อยละ 4.74  โรค Hb Bart’s Hydrops 
Fetalis จ านวน 3 ราย คิดเป็นร้อยละ 0.06 (ตารางที่ 
3)

 

ตารางท่ี 3  แสดงจ านวนและร้อยละของตัวอย่างเลือดที่มีจีโนไทพ์ในกลุ่มปกต ิกลุ่มที่ไม่มี 
     อาการและกลุ่มที่เป็นโรค 

กลุ่ม จีโนไทพ์ จ านวนราย (ร้อยละ)  
กลุ่มปกติ   
1. ปกต ิ / 2,566 (50.03) 

กลุ่มไม่มีอาการ   

1. Heterozygous -Thalassemia1 

    (-Thalassemia1 Trait) 

--SEA/ 989    (21.21) 

 --THAI/  

2. Heterozygous -Thalassemia2       

   (-Thalassemia2 Trait) 

-3.7/ 779    (16.71) 

 -4.2/  

3. Homozygous -Thalassemia2 -3.7/-3.7 105     ( 2.25) 

 -3.7/-4.2  

 -4.2/-4.2  

กลุ่มเป็นโรค   
1. Hb H Disease    --SEA/-3.7 221    ( 4.74) 

 --SEA/-4.2  

 -3.7/--THAI  

2. Hb Bart’s Hydrops Fetalis --SEA/--SEA 3     ( 0.06) 
                    Total  2,097 (44.97) 
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สรุป 
การศึกษาในคนไทยเท่าที่มีรายงาน7,8  พบ

การขาดหายของยีนแอลฟ่าโกลบินเพียง 4 ชนิด คือ 
ชนิด Southeast Asia (--SEA), ชนิด Thai (--THAI), ชนิด 

-4.2 และ ชนิด -3.7 ซึ่งสอดคล้องกบัการศึกษาครัง้
นี ้นอกจากนัน้การศึกษาครัง้นีพ้บว่าอลัลีลชนิด --SEA 

มีความชุกมากที่สดุตามด้วยอลัลีลชนิด -3.7 ซึ่งต่าง
จากการศกึษาในประชากรหญิงไทยที่ตัง้ครรภ์ที่มารับ
บ ริ ก า ร ใ น โร ง พ ย า บ า ล  1 1  แ ห่ ง ท า ง ภ า ค
ต ะ วั น อ อ ก เ ฉี ย ง เ ห นื อ ที่ พ บ อั ล ลี ล ช นิ ด  

-3.7 มีความชุกมากที่สุดตามด้วยอัลลีลชนิด --SEA8 
และเมื่อเปรียบเทียบกับการศึกษาในคนมาเลย์และ
คนจีนของประเทศมาเลเซียรวมทัง้ในคนจีนตอนใต้9,10 
ต่างพบความชุกอัลลีลชนิด –SEA มากที่สุดเช่นกัน  
ทัง้นีรู้ปแบบของจีโนไทพ์ที่พบในการศึกษาครัง้นีส้่วน
ใหญ่สอดคล้องกันกับกลุ่มชาวมาเลย์  9 โดยล าดับ

ความชุกจากมากไปหาน้อย คือ /--SEA, /-

3.7, --SEA/-3.7, -3.7 /-3.7, /-4.2   
จากการตรวจพบ --SEA ในความถ่ีสูงทัง้ใน

ไทยและเพื่อนบ้านแถบเอเชียตะวนัออกเฉียงใต้ท าให้
เห็นได้ว่ายงัมีโอกาสเป็นไปได้สูงในการที่จะเกิดโรค 
Hb Bart’s Hydrops Fetalis ถ้าไมม่ีระบบการป้องกนั
และควบคุมของการสาธารณะสุขที่ดีพอ อีกทัง้ใน
สงัคมที่มีการแต่งงานในเครือญาติสงูก็มีโอกาสจะมี
ลกูเป็นโรคสงูเช่นกนั  

ในอนาคตการแต่งงานระหว่างคนต่างเชือ้
ชาติจะมีมากขึน้เร่ือยๆ เนื่องจากมีการอพยพหรือการ
ย้ายหลกัแหลง่ทีม่ากขึน้ซึง่จะเป็นปัจจยัหนึ่งที่มีผลต่อ
การเปลี่ยนแปลงความถ่ีของอัลลีลและจีโนไทฟ์ใน
ประชากรได้หรือบางครัง้อาจจะเป็นการน าอัลลีล
ใหม่ๆ เข้าสู่ประชากรได้ด้วยเช่นกัน ดงันัน้แม้ขณะนี ้
จะมีรายงานการตรวจพบการขาดหายของยีนแอลฟ่า

โกลบินในคนไทยเพียง 4 ชนิด คือ --SEA, --THAI, -4.2 

และ -3.7 แต่ทางห้องปฏิบัติการสาขาวิชาโลหิต

วิทยาและอองโคโลยีก็ยงัคงครอบคลมุการตรวจชนิด 
--FIL ที่พบได้บ่อยในคนฟิลิปปินส์1,11 ชนิด --MED  และ

ชนิด -()20.5  ที่พบได้บอ่ยในชาวตะวนัออกกลางและ
แถบเมดิเตอร์เรเนียน1 ไว้ 

อย่ างไรก็ตามการศึ กษ านี ม้ี ข้ อจ ากัด
เนื่องจากตัวอย่างที่ท าการศึกษาไม่ได้เป็นการสุ่ม
ตรวจจากประชากรทัว่ไป แต่เป็นข้อมูลที่ได้จากการ
ขอตรวจอย่างจ าเพาะเจาะจงทัง้ในส่วนของผู้ ป่วยที่
เป็นโรคแอลฟ่าธาลสัซีเมีย พ่อแมพ่ี่น้องผู้ ป่วย รวมทัง้
คนปกติที่ต้องการตรวจ ดงันัน้ความถ่ีของอลัลีลหรือจี
โนไทพ์ที่พบในการศึกษานีจ้ะแตกต่างจากการสุ่ม
ตรวจในประชากรปกติ ตวัอย่างเช่น ในประชากรคน
ไทยทั่วไปจะพบแอลฟ่าธาลัสซี เมี ยทุก รูปแบบ
ประมาณร้อยละ 10 - 3012  แต่การศึกษาครัง้นีแ้ม้จะ
ตรวจหาความผิดปกติเพียง 7 ชนิดเทา่นัน้ ยงัพบแอล
ฟ่าธาลัสซีเมียทุกรูปแบบถึงร้อยละ 44.97 เป็นต้น 
และเมื่อเปรียบเทียบกับการศึกษาของศูนย์วิจัยและ
พฒันาการตรวจวินิจฉัยทางห้องปฏิบตัิการทางการ
แ พ ท ย์  ม ห า วิ ท ย า ลั ย ข อ น แ ก่ น 1 3   ซึ่ ง เ ป็ น
ห้องปฏิบตัิการรับตรวจต่อให้บริการสว่นใหญ่ในพืน้ที่
ภาคตะวนัออกเฉียงเหนือ ในจ านวนสิ่งส่งตรวจของ
คนไทย 12,525 ราย พบอัลลีล  --SEA และ --THAI ที่
ความถ่ีร้อยละ 14.8 และ 0.2 ตามล าดบั ซึง่ใกล้เคียง
กับ การศึ กษ าค รั ง้นี ค้ื อ ร้อยละ  12 .7  และ  0 .3 
ตามล าดับ และเมื่อเปรียบเทียบกับการศึกษาของ
ห้องปฏิบตัิการรับตรวจต่อของมาเลเซียที่รับตวัอย่าง
ของผู้ ป่วยที่ส่วนใหญ่มี Hypochromic Microcytic 

Anemia จ านวน 5,016 ราย พบอลัลีล  --SEA, -3.7, -

4.2 และ --THAI ที่ความถ่ีร้อยละ 11.6, 13.3, 1.1 และ 
0.26 ตามล าดบั14  ซึ่งก็ใกล้เคียงกับการศึกษาครัง้นี ้
คือร้อยละ 12.7, 12.0, 1.0 และ 0.3 ตามล าดบั  
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