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Average statistic ….. 



การส ารวจใหม่ 
ทีภ่าคอสีาน 
 
เหนอื 
กลาง  
ใต ้
และ 
เวยีงจันทน์ 



ภาคอสีานม ีHb E และ a - thal มาก  

แตม่ ีb – thalassemia นอ้ย 

SGF.- 



Updated data for Northeast Thailand 

a+ - thalassemia is ~ 5 times more common than a0 - thalassemia 



... ภาคอีสานมีชนิดและความถีข่อง 
ยีนแตกต่างจากภมูภิาคอ่ืน ... 

 

... ควรเลือกแนวทางการตรวจ  

การวนิิจฉัย และ การให้ค าปรึกษา 

แนะน าทางพันธุกรรม ทีเ่หมาะสม ... 



วนิิจฉัย 

ผู้ป่วย 



การวินิจฉัยพาหะ ……. เน้น 3  โรค 



Targets of thalassemia screening  

(National policy)  
  
 

        

    l   a - thalassemia 1 

 

   l   b - thalassemia 

 

   l   Hb E  

SGF.- 



วิธีการ 
ตรวจกรอง 



วิธีการตรวจยืนยนั 
หลงัการตรวจกรอง 





Example of Family analysis 

b0 – thalassemia trait / a – thal 1 
Hb E trait / Homo a – thal 2 

a – thal 1 / a – thal 2 

Risk for … b0 – thal / Hb E disease 

    Others: … Hb H disease 

                  … EABart’s disease 



Lab เกี่ยวข้องกับการตรวจทัง้ 3 ระดับ 

 
       ….. Screening ….. 
 
       ….. Hb typing ….. 
 
     ….. DNA analysis ….. 

… Quality … Effectiveness … Interpretation …  
… Availability … Referral system …  



Am J Clin Pathology 2005;82:364-372 

….. Screening ….. 



Comparison with standard method 

Sensitivity & Specificity :  variability with selected cut – off values 



       Factors affecting Sensitivity & Specificity 

                                   of thalassemia screening 
  

l   Automated blood cell counter used 
 

l   Prevalence & types of thalassemia in 

      the population 
 

l   Cut-off values for MCV, MCH, …. 
 

l   Others …lab skills, reagent, workload,…   

SGF.- 



Comparing MCV values of different analyzers 

A – Ref. B – Ref. 

C – Ref. D – Ref. 



การปรับคา่ MCV & MCH ใหเ้หมาะสมของแตล่ะโรงพยาบาล  
จะชว่ยใหก้ารตรวจคัดกรอง มคีวามจ าเพาะตอ่ 

 a0 – thalassemia และ b – thalassemia มากขึน้  
 
 
 
 

ชว่ยลด work load และคา่ใชจ้า่ยในการสง่ตอ่ 
เพือ่การตรวจยนืยัน 



HPLC 

LPLC 

CE 

CAE 

CZE 
….. Hb typing ….. 



... ใช้เคร่ืองตรวจ... 
แต่คนท ำ Lab เป็นผู้อ่ำนชนิดของ Hb  

(… Observer dependent …) 



น าข้อมูลระหว่างปี 1993 – 2008 มาวเิคราะห์ 

16 years of services 



ข้อมูลจาก 1,422 คู่สมรสที่ส่งมาขอตรวจ 

168 คู ่ 
ส่งกลบั เพราะ 
False positive 

(11.8%) 

286 คู ่ 
ไม่เส่ียง 

(22.8%) 

968 คู ่ 
เส่ียงจริง 
(77.2%) 

756 คู ่ขอท า PND 

(78.1%) 



1. False positive พบบ่อยทัง้ๆที่ รพ.ส่วนใหญ่ใช้ Hb Analyzer 

ปัญหาที่พบจากการวเิคราะห์ข้อมูล 

2. เจ้าหน้าที่ขาดความรู้ความเข้าใจในการแปลผลการตรวจทางห้องปฏิบัตกิาร 

เพื่อคัดเลือกคู่เส่ียง 

.... Improve ไดด้ว้ยการจดัตัง้ระบบ EQA ….  

.... Improve ไดด้ว้ยการจดัประชมุฝึกอบรมผูที้เ่ก่ียวขอ้ง….  



เน้น % Hb A2/ E 

SGF.- 
Fucharoen S, Fucharoen G. Songkla Med J 2545; 20 : 43-55. 
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Guideline ก าหนด 

 Hb A2 ที่ 3.5 % 

… more samples to be encountered at DNA analysis…  



Total 21,068 subjects examined ……  
2,637 b – thalassemia carriers 
 1,932 b0 – thalassemia (73.3%) 
    705 b+ - thalassemia (26.7%) 



b0 – thalassemia  : Severe 
 
b+ - thalassemia  : Mild 
 
Similar hematological characteristics i.e. ….. 
 
 Low MCV 
 Low MCH 
 Elevated Hb A2 

 
Differential diagnosis is only made possible by  
DNA analysis  

… ตรวจหา mutation ในคู่สมรสก่อนส่งไปท า PND น่าจะดีกว่า ...  



b+ - thalassemia mutations observed 



-28 A-G 
(431) 

-31 A-G 
(41) 

-87 C-A (13) 
Hb Malay (29) 

Hb Dhonburi (10) 

b0 - thal 
(n=309) 

มีส่วนน้อยที่ < 4 %  

และส่วนใหญ่เป็น b+ - thalassemia 



Hb variants in Thailand:  
Molecular and  

Laboratory diagnostics  

ประชุมสัมมนาวิชาการธาลสัซีเมียแห่งชาติ คร้ังท่ี 19 ประจ าปี 2556 
30 ตุลาคม -  พฤศจิกายน 2556  ณ โรงแรมคุ้มภูค า จ.เชียงใหม่  

พบ Hb variants  

ได้บ่อยขึน้  

แต่วนิิจฉัยไม่ได้ 

Lab Report ………. Unknown Hb variant … 



พบ ~ 40 ชนิด 



ใช้ HPLC & CE ร่วมกัน 

ช่วยแปลผลเบือ้งต้นได้ 

แต่ต้องยืนยันด้วย 

การตรวจ DNA   



ให้ระวงั d – globin chain variant ไว้บำ้งกดี็ 
 

เพ่ือกำรรำยงำน Hb A2 มีควำมถกูต้องมำกขึน้ 





Total Hb A2 = 1.6 + 0.9 = 2.5 % 

 

(For accurate diagnosis of  

b-thalassemia trait) 

… ถ้าไม่เกนิ 4 % กแ็ล้วไป ...  



Total A2 

3.0 + 2.2 



Identification of  
Hb A2 Lampang / Hb E / a – thal 2 



DNA analysis :- 

SGF.- 



Confirm a - thalassemia 1 

 

b – thalassemia genotyping 

 

Prenatal diagnosis (PND) 

 

 Diagnosis of unknown genotypes, 

     Hb variant, complex syndromes,… 

  

Main objectives:- 

SGF.- 



Hydrops  
fetalis 

SEA 

THAI 

Normal 

z 2 yz 1 yz 2 ya 1 
a 2 a 1 

q 1 Inter z HVR HVR 

3 ’ 5 ’ 

x     y    z x     y    z 

3.7 kb deletion 

4.2 kb deletion 

SEA deletion ( > 17.5 kb) 

THAI deletion ( ~ 30  kb) 

a - thalassemia 2 

a - thalassemia 1 

a - thalassemia in Thailand 



b - thalassemia 



DNA analysis in b – thalassemia 

 
 

WT 

codons 

71/72 (+A) 
codons 41/42  

(-TTCT) 

GGGATCCCA T ACCGAGGT 

GGGATCCCA C ACCGAGGT 
-90 -86 



b - thalassemia genes in Thailand 

Mostly caused by point mutations 



Molecular basis of b-thalassemia in northeast Thailand 



แต่ละภูมภิาค 

ข้อมูลแตกต่างกัน 



Chorionic villus sampling / 8 – 12 GA 
(23.5 %) 

Amniotic fluid / 12 – 18 GA 
(54.3 %) 

Fetal blood / 18 -24 GA 
(22.2 %) 

Fetal  
specimens 

obtained at KKU 

การวนิิจฉัยทารกในครรภ์ 



... Lab ตรวจเองไม่ได้ ... 

 

 

... ควรรู้ว่าจะส่งตรวจได้ที่ไหน... 

 

 

... และแปลผลการตรวจได้ ....  

 






