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บทคัดยอ 

โรคเบตาธาลัสซีเมียฮีโมโกลบินอี (β0-thalassemia/Hb E) เปนโรคธาลัสซีเมียชนิดรุนแรง 
(Transfusion-dependent thalassemia:TDT) ถายทอดทางพันธุกรรม ในประเทศไทยพบผูปวยเกิด
ใหมจํานวน 3,213 รายตอปจากประชากรทั้งหมด 65 ลานคน เปนภาวะ compound heterozygote 

ของยีน β-thalassemia รวมกับยีนHb E  เกิดจากคูฝากครรภมีการกลายพันธุของยีนเบตาโกลบินและ
ฮีโมโกลบินผิดปกติ ทําใหมีโอกาสกําเนิดบุตรเปนโรค การศึกษามีวัตถุประสงคเพื่อประเมินผลการใช EE 
score(EE : EE score ≤60, EF: EE score>60)ในการทํานายโฮโมไซกัสฮีโมโกลบินอี (EE) β0-
thalassemia/Hb E (EF) ในรายที่มีผลตรวจชนิดและปริมาณฮีโมโกลบิน (Hb typing) ไมชัดเจนเปนชนิด 

EE/EF  เพื่อกําหนดคูเสี่ยงที่มีโอกาสใหกําเนิดบุตรเปนโรค β0-thalassemia/Hb E กอนตรวจการกลาย
พันธุของยีนในระดับโมเลกุล เปนการศึกษายอนหลังเชิงพรรณนาโดยเก็บขอมูลจากเวชระเบียน และ
ทะเบียนตรวจวิเคราะหดีเอ็นเอ ต้ังแตเดือนกุมภาพันธ พ.ศ. 2562 ถึงเดือนเมษายน พ.ศ. 2564 ในคูฝาก
ครรภโรงพยาบาลขอนแกน โดยทุกรายไดรับการตรวจคัดกรองโรคธาลสัซีเมีย ตรวจยืนยันHb typing เปน
ชนิด EE/EF ดวยหลักการ Capillary electrophoresis (CE) คํานวณ EE scoreและตรวจการกลายพันธุ
ของยีนเบตาโกลบินดวยเทคนิค Reverse dot blot hybridization (RDB) ซึ่งเปนชุดตรวจ β-
thalassemia 22ชนิดการกลายพันธุจากน้ันกําหนดคูเสี่ยง ใหคําปรึกษาทางพันธุศาสตร วินิจฉัยทารกใน
ครรภโดยแพทยเฉพาะทาง และพิจารณายุติการต้ังครรภ จากการศึกษาคูฝากครรภจํานวน 46 ราย เปน
เพศหญิง 30 ราย อายุ 16-44 ป เพศชาย 16 รายอายุ 17-29 ป ภูมิลําเนาจังหวัดขอนแกน , 
มหาสารคาม, พิษณุโลก จํานวน 41, 4 และ 1 รายตามลําดับ มีผลตรวจ Hb typing เปนชนิด EE/EF 
พบวาจํานวน 45 รายมีคา MCV 63±4.1 fl.,MCH 22.5±6.3 pg., Hb A2 4.7±0.8 %, Hb E 84.6±3.6 
% และ Hb F 9±3.6% มีคา EE score ≤60 ตรวจพบ Hb E gene Codon 26 (GAG->AAG) ไมพบการ
กลายพันธุของยีนเบตาโกลบินชนิดอื่น สวน 1 รายมีคา MCV 58 fl., MCH 17 pg., Hb A2 7 %, Hb E 
70 % และ Hb F 16.9 % , มีคา EE score>60 ตรวจพบ Hb E gene Codon 26 (GAG->AAG) รวมกับ 
β0-thalassemia Codons 41/42 (-TCTT) กําหนดเปนคูเสี่ยง 1 คู ใหคําปรึกษาทางพันธุศาสตรและ
วินิจฉัยทารกในครรภตอไป ผลการศึกษาแสดงวา EE score ใชทํานายเบตาธาลัสซีเมียชนิด Hb typing 
EE/EF เพื่อกําหนดคูเสี่ยงไดอยางมีประสิทธิภาพ สามารถใชเปนแนวทางพิจารณาสงตรวจธาลัสซีเมีย
ระดับดีเอ็นเอ ลดคาใชจายและจํานวนครั้งในการมาพบแพทยของหญิงฝากครรภ เปนประโยชนตอ
โครงการควบคุมและปองกันโรค β0-thalassemia/Hb E 
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