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ชนิดของโรคโลหิตจางธาลสัซีเมีย 

ชนิดของธาลัสซีเมีย ลักษณะของยีน (genotype) 

Hb Bart’s hydrops fetalis 

(homozygous -thal 1) 

-thal 1/-thal 1 หรือ - -/- -  

Hb H disease  -thal 1/-thal 2 หรือ - -/-  

Hb H with Hb CS disease  -thal 1/Hb CS หรือ - -/CS   

-thalassemia major  
(homozygous -
thalassemia disease ) 

0/0 

-thalasemia/Hb E disease  0/E หรือ +/E  
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ระดบัความรุนแรง (Clinical severity) 

 ปัจจยัในการแบ่งระดบัประกอบด้วย  
◦ อาการทางคลินิก (clinical)  
◦ ระดบัความเข้มข้นของเลือดในภาวะปกต ิ(steady-state 

hemoglobin level)  
◦ ชนิดของโรค พาหะ หรือภาวะฮีโมโกลบนิผิดปกต ิ(thalassemia 

type)  
 ระดบัความรุนแรงมี 4 ระดบั 
◦ มาก (severe)  
◦ ปานกลาง (moderate)  
◦ น้อย (mild) 
◦ ไม่มีอาการ (asymptomatic)  

1/5/2015 Kitti Torcharus 3 



ระดบัความรุนแรงของโรคโลหิตจางธาลสัซีเมีย 

ความ
รุนแรง 

อาการทางคลินิก Hb 
(g/dl) 
 

ชนิดของธาลัสซีเมีย 

Severe -ซีดภายในอาย ุ2 ปี 
-ได้รับเลือดครัง้แรกก่อนอาย ุ4 
ปี 
-น า้หนกัสว่นสงูต ่ากวา่เกณฑ์ 
-หน้าตาเปลี่ยน 
-ม้ามโตมาก 

< 7 Homo.-thal (0/0 
และ 0/+ บางราย) 
0-thal/Hb E (0/E) 
บางราย 
Hb Bart’s hydrops 
fetalis  ที่รอดชีวิต 
Non-deletional Hb H 
บางราย 

1/5/2015 Kitti Torcharus 4 



ระดบัความรุนแรงของโรคโลหิตจางธาลสัซีเมีย 
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ความรุนแรง อาการทางคลินิก Hb 
(g/dl) 
 

ชนิดของธาลัสซีเมีย 

Moderate -ซีด 
-เหลือง 
-ตบัโต  
-ม้ามโต 

> 7 – 9 Homo. -thal (0/+) บางราย, 
0-thal/Hb E (0/E)บางราย 
Hb H (- -/- หรือ - -/CS)บาง
ราย 

Mild ซีดม้ามโตเล็กน้อย > 9 Homo. -thal (+/+)  
+-thal/Hb E (+/E) 

Hb H (- -/-  หรือ - -/CS) 

Asymptom
atic 

ไมมี่อาการทางคลินิก 
และไมถื่อวา่เป็นโรค 

normal Thalassemia trait, Hb E trait, 

Homozygous  Hb E 



การแบ่งกลุม่ธาลสัซเีมียตามความรุนแรงของโรคเพ่ือ
น ามาก าหนดการวางแผนการรักษา (1) 

 Thalassemia major (Transfusion-dependent 

thalassemia; TDT) 
◦ มีอาการรุนแรงมาก มอีาการซดีตัง้แตอ่ายรุะหวา่ง 6-24 เดือน 

◦ จ าเป็นต้องได้รับเลอืดเป็นประจ า (regular transfusion) 

◦ กรณีให้เลอืดรักษาระดบั Hb = 9.5-10.5 g/dl ร่วมกบัให้ยาขบัธาตุ
เหลก็อยา่งสม ่าเสมอผู้ ป่วยสามารถมีชีวติอยูไ่ด้มากกวา่ 40 ปี    

◦ ผู้ ป่วยในกลุม่นีไ้ด้แก่  
 Homo. -thal (βo/βo) และบางสว่นของ -thal/Hb E (β0/βE ) 

และ Hb Bart’s hydrops fetalis ที่รอดชีวิต 
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การแบ่งกลุม่ธาลสัซเีมียตามความรุนแรงของโรคเพ่ือ
น ามาก าหนดการวางแผนการรักษา (2) 
 Thalassemia intermedia (Non-transfusion-

dependent thalassemia; NTDT) 
◦ มีอาการรุนแรงน้อยและรุนแรงปานกลาง   
◦ สว่นใหญ่จะได้รับการวินิจฉยัเมื่อมีอายรุะหวา่ง 2-6 ปี อาการซดีจะไม่
มาก 

◦ Hb 7-10 g/dl  
◦ เมื่อมีภาวะการตดิเชือ้จะท าให้ซดีลงอาจได้รับเลอืดเป็นบางครัง้ 
(occasional transfusion)  

◦ ผู้ ป่วยในกลุม่นีไ้ด้แก่  
 -thalassemia intermedia (β0/β+ หรือ β+/β+), -thal/Hb 

E (β0/βE หรือ β+/βE )บางราย และ Hb H disease 
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การแบง่ความรุนแรงโดยใช้ระดบัความเข้มข้นของเลอืดใน
ภาวะปกต ิ

/ = Homo -thal; /E= -thal/Hb E;  AEB=Hb A E Bart’s; Hb H= Hb H disease; 
-tr=-trait; E-tr=Hb E trait; 1=-thal 1 trait; 2=-thal 2 trait 



แนวทางการวนิิจฉัยโรคโลหติจางธาลัสซีเมีย 

 อาการทางคลินิกได้แก่ ซีด เหลือง ตับม้าม  

 ประวัติการเจ็บป่วยในอดีต การได้รับเลือด การตรวจเลือด 
(CBC)  

 ประวัติในครอบครัวมีญาติเป็นธาลสัซีเมีย  

 การตรวจเลอืดจะให้การวนิิจฉัย 
◦ CBC 

◦ Hb H inclusion body  

◦ Hb typing 

◦ การตรวจในระดับอณูพันธุศาสตร์ 
 Gap-PCR for -thal 1, -thal 2,  Hb CS, Hb PS 

 Mutation of -thalassemia: ARMS-PCR, RDB, HRM, 
Gap-PCR   
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การตรวจกรองพาหะโรคโลหติจางธาลัสซีเมีย  

 ดัชนีเม็ดเลือดแดง (red cell indices): MCV, 

MCH 

 ความเปราะของเม็ดเลือดแดง (osmotic fragility) 
 การตกตะกอนด้วย ดีซีไอพี (DCIP)  
 ฮีโมโกลบิน อี สกรีน (Hb E screen)  

 การตรวจยืนยันโรคโลหติจางธาลัสซีเมีย  
◦ Hemoglobin typing 

◦ PCR for -thal 1 และ -thal 2  

◦ Mutation of -thalassemia 
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OF+DCIP; MCV/MCH+DCIP; OF+E screen 

Non-thalassemia, 
Non clinical significant thalassemia 

Hb typing:* 
HPLC/LPLC/CE** 

A2A (A2 < 3.5) 

Suspected  
-thal trait 

A2A (A2 > 3.5) 
-thal trait 

With/without 

-thal trait  

EA (E=25-35%) 
Hb E trait 

EA (E < 25%) 

Hb E trait 

With/without 
-thal trait 

EE (E > 85%) 

Homo. Hb E 

With/without 
-thal trait 

Thalassemia disease 

-thal: A2 A Bart’s H, CS A2 A Bart’s H 

-thal: A2 F, E F, A2 F A, E F A 

-thal: E A Bart’s, CS E A Bart’s 
Other:  E F Bart’s, CS E F Bart’s 

PCR for -thal 1: 
-thal 1  trait 

แผนภูมิ การตรวจกรองและการตรวจยืนยนัการวินิจฉัยพาหะธาลสัซีเมียและฮีโมโกลบิน
ผิดปกต ิ
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- /- + /- or - / + or + / + 

1. Screening 

2. Confirmation 

3. Confirmation 

*ค่าท่ีได้จากการตรวจโดยวิธี HPLC;  

** % Hb A2 แยกจาก Hb E 



Hemoglobin (Hb) pattern analysis (Hb typing) and 

Hb A2 quantitation  
 
 High Performance Liquid Chromatography (HPLC) 
◦  สามารถให้การวินิจฉยัที่ accurate และ high throughput  

 Capillary Electrophoresis (CE) 
◦ ให้การวินิจฉยั เช่นเดียวกบั HPLC 

 Isoelectric focusing (IEF)  
◦ มีข้อจ ากดัต้องใช้ผู้ เช่ียวชาญในการแปลผล 

 Hb electrophoresis (Cellulose acetate at pH 8.6 and 
Starch gel electrophoresis) 
◦ มีข้อจ ากดักระบวนการตรวจวิเคราะห์ใช้เวลานาน ไม่เป็นท่ีนิยม  

 Micro – column chromatography  
◦ การตรวจวดัปริมาณ Hb A2 ให้การวินิจฉยัท่ี accurate แต ่time – 

consuming  
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ค าแนะน าส าหรับการตรวจ Hb typing และค่า Hb A2 

 เม่ือพบ abnormal Hb ให้ท าการตรวจวิเคราะห์ด้วยอีกวิธีหนึง่ 
เช่น ตรวจด้วยวิธี HPLC และ CE 

 Chromatogram ของ Hb A2 จะแยกจาก Hb E เม่ือ
ตรวจด้วยวิธี CE 

 Hb electrophoresis with automatic 
densitometry เพ่ือหาปริมาณ Hb A2 ไมแ่นะน าให้ท า
เน่ืองจากคา่ท่ีได้ไมถ่กูต้อง 

 แนะน าให้หาปริมาณ Hb A2 (WHO 
recommendation) ด้วยวิธี  
◦ HPIC, CE และ micro-column chromatography  

◦ คา่ cut – off value ของ -thalassemia heterozygous ใช้
คา่ Hb A2 > 3.5% 
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Quantitation of Hb F และการแปลผล    
 Alkali denaturation test  
◦ เป็นวธีิท่ีท าง่าย (excellent reproducibility)  

 HPLC  
 CE 
 การแปลผล  
◦ ค่าปกต ิHb F < 1%  

◦ -thalassemia heterozygous ค่า Hb F > 5% ในกรณี
ที่ low red cell indices และ normal Hb A2 

◦ การตัง้ครรภ์ ค่า Hb F = 1-3% 

◦ Hetero cellular HPFH ค่า Hb F = 3-5% 

◦ Deletional HPFH ค่า Hb F > 20%  
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Molecular diagnosis 
 การตรวจ -thalassemia 

◦ gap-PCR การวินิจฉยั common deletion ได้แก่ - - SEA, - -Thai, - - Fil, - 3.7, - 4.2 

◦ Multiplex ligation-dependent probe analysis (MLPA) ใช้แทน Southern blot 
analysis ใน การวินิจฉัย rare mutation 

◦ DNA sequencing, ARMS และ selective amplification and restriction 
endonuclease analysis ในการวินิจฉัย non-deletion mutation เช่น - CS  

 การตรวจ -thalassemia 

◦ Reverse dot blot (RDB) with allele specific oligonucleotide probe ส าหรับ 
known mutation 

◦ Amplification refractory mutation system (ARMS) 

◦ Restriction enzyme analysis of amplified -gene 

◦ Denaturing gradient gel electrophoresis (DGGE), Single strand 
conformation polymorphism (SSCP) and DNA sequencing ส าหรับการ
วินิจฉัย possible และ unknown mutation 

◦ Gap PCR วินิจฉัย small deletion เช่น Hb Lepore, -thalassemia 
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สรุปการวินิจฉยัทางห้องปฏิบตักิาร 

 การวินิจฉัยทางห้องปฏิบัตกิารประกอบด้วย CBC, Hb 

typing  

 Molecular diagnosis ขึน้อยู่กับความพร้อมทาง
ห้องปฏิบัตกิารและความผิดปกตใินระดับโมเลกุลของใน
แต่ละภูมิภาค 
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ขอบคุณครับ 

1/5/2015 Torcharus K 17 


