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การวินิจฉัยธาลัสซีเมีย:
ฮีโมโกลบินผิดปกติที่ไม่พบบ่อย

รศ. นพ.กิตติ  ต่อจรัส

(Hb variants)..

	 	 ตรวจชนิดฮีโมโกลบิน (Hb typing)

	 	 การวินิจฉัยโรคโลหิตจางธาลัสซีเมียและพาหะแพทย์จะ

ส่งตรวจ Hb typing หรือการตรวจชนิดฮีโมโกลบินซึ่งในคนปกติ

จะพบฮีโมโกลบินจะเป็น เอ (Hb A)และ เอ 2 (Hb A
2
)ประมาณ

ร้อยละ 97 และ 2.5-3.5 ตามล�ำดับ ในพาหะของเบต้าธาลัส

ซีเมียจะมีปริมาณ Hb A
2
> 3.5% ส�ำหรับฮีโมโกลบินผิดปกติที่

พบได้บ่อยในคนไทยได้แก่ ฮีโมโกลบินอี (Hb E) ฮีโมโกลบิน

คอนแสตนท์สปริง (Hb CS) จะพบได้ประมาณร้อยละ 20-50 

และ 1 ตามล�ำดับ 	

		

	 	 ฮีโมโกลบินผิดปกติที่ไม่พบบ่อยหรือ Hb variants แม้

พบได้ไม่บ่อยแต่จะมีโอกาสพบได้เมื่อมีการส่งตรวจ Hb typing 

เป็นจ�ำนวนมาก จากการส�ำรวจ (survey) พบ Hb variants

ประมาณร้อยละ 2.4 ซึ่งในจ�ำนวนนี้เป็นกลุ่ม แอลฟ่าธาลัสซีเมีย 

เบต้าธาลัสซีเมีย เดลต้า-เบต้าธาลัสซีเมีย และเดลต้าธาลัสซีเมีย

ร้อยละ 22.4, 70.9, 5.8 และ 0.9 ตามล�ำดับ1	

		

	 	 แพทย์ในเวชปฏิบัติควรทราบว่าเมื่อส่งตรวจ Hb typing 

แล้วทางห้องปฏิบัติการรายงานผลเป็น ฮีโมโกลบินผิดปกต ิ

(abnormal hemoglobin) ทีห้่องปฏบิัตกิารนัน้ไม่สามารถรายงาน

ผลได้ดังนั้นแพทย์ควรจะต้องส่งปรึกษาผู้เชี่ยวชาญเพ่ือให้ทราบ

ว่าฮโีมโกลบนิผิดปกตนิัน้เป็น  Hb variants อยู่ในกลุม่แอลฟ่า หรอื

เบต้า ธาลสัซเีมยี เพือ่ท่ีจะแนะน�ำผูท้ีเ่ป็นพาหะของ Hb variants 

ชนดิน้ันว่าเป็นชนดิรนุแรงมากน้อยเพยีงใด หากแต่งงานกบัพาหะ

ของธาลสัซเีมยีจะมโีอกาสทีจ่ะมีบตุรเป็นโรคโลหติจางธาลสัซเีมยี

ชนิดใดในที่นี้จะกล่าวถึง Hb variants ที่พบในคนไทยแบ่งตาม

กลุ่มแอลฟ่าและเบต้าธาลัศซีเมียเป็นดังนี้	

	

	 	 Hb variants ในกลุ่มแอลฟ่าธาลัศซีเมียได้แก่ Hb Q 

Thailand, Hb Suan Dok, Hb Quong Sze, Hb Pak Num 

Po, Hb Pakse, Hb Thailand, Hb Siam, Hb Queens, Hb 

Hekinan เป็นต้น เมื่อพาหะของ Hb variants แต่งงานพาหะ

ของแอลฟ่าธาลัสซีเมียจะมีโอกาสมีลูกเป็นโรคธาลัสซีเมีย เช่น 

พาหะของ Hb Q Thailand แต่งงานกับพาหะของแอลฟ่าธาลัส

ซีเมีย 1 (alpha-thalassemia 1) จะมีโอกาสร้อยละ 25, มีบุตร

เป็นโรค Hb HQ disease ซึง่มีอาการทางคลนิกิเหมือนโรคโลหิต

จางธาลัสซีเมียชิด Hb H disease2 การดูแลรักษาก็จะเหมือน

กันกับ Hb H disease	

	 	 Hb variants ในกลุม่เบต้ธาลัศซเีมยีได้แก่ Hb Hope, Hb 

Tak, Hb Malay, Hb J-Bangkok, Hb Pygos, Hb D-Panjab และ 

Hb C เป็นต้น เมื่อพาหะของ Hb variants ในกลุ่มนี้แต่งงานกับ

พาหะของเบต้าธาลัสซีเมียจะมีโอกาสร้อยละ 25 มีบุตรเป็นโรค

ธาลสัซเีมยีได้เช่น พาหะของ  Hb Tak แต่งงานกบัพาหะเบต้าธาลัส

ซีเมียมีโอกาสร้อยละ 25 จะมีลูกเป็นโรคโลหิตจางธาลัสซีเมีย

ชนดิเบต้า-ธาลสัซีเมยี/ฮีโมโกลบนิ ตาก (β-thalassemia/Hb Tak)
ผูป่้วยจะมอีาการหน้าแดง ตวัแดง ปวดศรีษะ เมือ่ตรวจเลอืด 

(CBC) จะพบว่าระดับฮีโมโกลบินสูงกว่าปกติ อาจมีภาวะแทรก

ซ้อนจากการเกิดลิ่มเลือดอุดตันในหลอดเลือด3	

	 	 ท�ำนองเดยีวกนั Hb variants ตวัอ่ืน ในกลุ่มน้ีถ้าแต่งงาน

กับพาหะเบต้าธาลัสซีเมียหรือพาหะฮีโมโกลบินอี มีโอกาสเกิด

โรคโลหิตจางธาลัสซีเมียในบุตรได้ โดยที่มีอาการชนิดซีดเล็ก

น้อยถึงปานกลางจัดเป็นธาลัสซีเมียอินเตอร์มีเดีย (thalassemia 

intermedia) หรือ non-transfusion dependent thalassemia 

(NTDT) ซึ่งไม่จ�ำเป็นต้องได้รับเลือด เช่นโรคเบต้า-ธาลัสซีเมีย/

ฮีโมโกลบินมาเล (β-thalassemia/Hb Malay)4,5 โรคฮีโมโกลบิน
ฮี/ฮีโมโกลบินไพกอส (compound heterozygous Hb E/Hb

Pyrgos) และฮีโมโกลบิน ฮี/ฮีโมโกลบินเจบางกอก (compound 

heterozygous Hb E/Hb J-Bangkok)6 เป็นต้น	
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	 	 เนื่องจากปัจจุบันการตรวจ Hb typing ใช้เครื่องตรวจ

วเิคราะห์อตัโนมตัชินดิ Capillary  Electrophoresis (CE) สามารถ

ให้การวินิจฉัย Hb variants เบื้องต้นได้7 ในบางห้องปฏิบัติการ

จะใช้เครื่อง CE และ HPLC ร่วมกันสามมารถ Hb variants ที่

ตรวจพบว่าน่าจะเป็นชนดิใด1 อย่างไรกด็คีวรส่งต่อไปยังห้องปฏิบตัิ

รูปที่ 1 แสดงฮีโมโกลบินสยาม (Hb Siam trait)

รูปที่ 2 แสดงฮีโมโกลบินโฮป (Hb Hope)

การที่สามารถให้การวินิจฉัยระดับโมเลกุลเพื่อยืนยันการวินิจฉัย

ให้ถูกต้องก่อนน�ำไปให้ค�ำปรึกษาแนะน�ำทางพันธุศาสตร์กับ

ผู้ป่วยต่อไป ตัวอย่าง Hb variants ที่ตรวจด้วยเครื่อง Capillary 

Electrophoresis ดังรูปที่ 1-8	
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รูปที่ 3 แสดงฮีโมโกลบินตาก (Hb Tak)

รูปที่ 4 แสดงฮีโมโกลบินมาเล (Hb Malay)

THALASSEMIA



   
15

รูปที่ 5 แสดงฮีโมโกลบินเจบางกอก (Hb J-Bangkok)

รูปที่ 6 แสดงฮีโมโกลบินไพกรอส (Hb Pygos)
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	 เอกสารอ้างอิง

รูปที่ 7 แสดงฮีโมโกลบินดีปันจาบ (Hb D-Panjab)

รูปที่ 8 แสดงฮีโมโกลบินซี (Hb C)
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