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Two cases of Thai subjects with abnormal hemoglobin (Hb) detected on a cellulose acetate electrophoresis are re-
ported.  Both abnormal Hb S migrated between Hb A2 and Hb A at pH 8.6.  In the first case, a 23-yr-old Thai male, hemato-
logic analysis gave the following data: Hb 15.0 g/dl, Hct 43 %, MCV 83 fl, MCH 29 pg, MCHC 35 g/dl and RDW 14.2%.
The second case, a 26-yr-old Thai male, had Hb 16.3 g/dl, Hct 48 %, MCV 88 fl, MCH 30 pg, MCHC 34 g/dl and RDW
12.5%.  Analysis using an automated HPLC Hb Analyzer identified abnormal Hb peaks with 39.2% at the S-window in the
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former and a 33.1% at the D-window in the latter. Since the mobility of these two abnormal Hbs are similar to that of the Hb
Tak, another common abnormal Hb found in Thailand, identification of the βTak mutation using an allele specific PCR was
carried out.  With this analysis, the βTak mutation was detected in the latter, indicating that he was a Hb Tak heterozygote, but
not in the former case.  Further DNA sequence analysis of the β-globin gene of the first case identified a GAG (Glu) to
GTG(Val) mutation at codon 6 which is characteristic of the Hb S.  Screening for Hb S using the Sickling test was also positive
in this case.  β-globin gene haplotype analysis demonstrated the heterozygosity of the two different haplotypes in this subject.
Though the βS associated haplotype could not be clearly defined in this Thai subject with Hb S carrier, it was presumed that the
Thai βS gene had the same origin as that of Indians due to similarities at some polymorphic sites.  A simple DNA assay based
on allele specific PCR for rapid diagnosis of the Hb S is also described.
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บทคัดย่อ:
ได้ตรวจพบฮโีมโกลบนิผดิปกตใินคนไทย 2 ราย โดยวธีิ cellulose acetate electrophoresis ท่ี pH 8.6 พบแถบฮโีมโกลบนิ

เคล่ือนทีอ่ยู่ระหวา่งแถบของ Hb A2 และ Hb A  รายแรกเปน็ชายอาย ุ23 ปี มีข้อมูลทางโลหิตวทิยาดงัน้ี Hb 15.0 g/dl, Hct ร้อยละ
43 , MCV 83 fl, MCH 29 pg, MCHC 35 g/dl และ RDW ร้อยละ 14.2  รายทีส่องเป็นชายอาย ุ26 ปี มีข้อมูลทางโลหิตวทิยาดงัน้ี
Hb 16.3 g/dl, Hct ร้อยละ 48 , MCV 88 fl, MCH 30 pg, MCHC 34 g/dl และ RDW ร้อยละ 12.5 เม่ือตรวจหาชนดิของฮีโมโกลบิน
ด้วยเครือ่ง HPLC automated Hb analyzer พบวา่ฮีโมโกลบนิผดิปกตใินรายแรกถกูแยกออกมาทีต่ำแหนง่  S-window ปรมิาณรอ้ยละ
39.2 ส่วนรายทีส่อง ฮีโมโกลบนิผดิปกตถูิกแยกออกมาที ่D-window ปรมิาณรอ้ยละ 33.1 ใกล้เคียงกับตำแหนง่ของ Hb Tak ซ่ึงเป็น
ฮีโมโกลบนิผดิปกตท่ีิพบไดบ่้อยในคนไทย แต่เม่ือตรวจยนืยนั Hb Tak ด้วยวธีิ PCR พบวา่ให้ผลบวกเฉพาะในรายทีส่อง จึงได้ศึกษา
รายแรกตอ่โดยวธีิ DNA sequencing ตรวจพบการกลายพนัธ์ุ GAG(Glu)–GTG(Val) ท่ีตำแหน่งโคดอน 6  ของยีนบีตาโกลบิน  ทำให้
เกิด Hb S  สอดคลอ้งกับผลการตรวจกรองดว้ยวธีิ Sickling test ผลการศกึษาแฮพโพลไทปข์องยนีบตีาโกลบนิพบเปน็ เฮเทอโรไซโกท
จึงไม่สามารถสรปุไดแ้น่ชัดวา่ Hb S ท่ีพบในคนไทยนีมี้แหล่งกำเนิดจากทีใ่ด แต่คล้ายกับทีพ่บในอนิเดยี จึงมีความเปน็ไปไดท่ี้อาจจะ
เป็นคนไทยเชือ้สายอินเดยีและเพือ่ให้การตรวจวนิิจฉัยทางหอ้งปฏิบัติการมคีวามถกูต้อง จึงได้พัฒนาวธีิการตรวจยนืยนั Hb S ด้วยวธีิ
allele specific PCR ขึน้

คำสำคญั: ฮีโมโกลบนิเอส, เอเอสพีซีอาร,์ บีตาโกลบนิยนีแฮพโพลไทป์

บทนำ
ฮีโมโกลบินผิดปกติเกิดจากความผิดปกติของยีนโกลบิน

ท่ีมีผลให้เกิดการสร้างสายโกลบินผิดปกติและประกอบเป็นโมเลกุล
ฮีโมโกลบนิทีมี่โครงสรา้งผิดปกตข้ึิน ท่ีพบไดบ่้อยและเปน็ปญัหา
ทางสาธารณสขุในประเทศไทยคอื ฮีโมโกลบนิอี (Hb E; α2β2

26

Glu Lys) และฮีโมโกลบินคอนสแตนท์สปริง  (Hb Constant Spring;
α2

141 Ter Gln β2)
1  นอกจากน้ียังมีรายงานการตรวจพบฮโีมโกลบิน

ผิดปกติอีกหลายชนิด เช่น ฮีโมโกลบิน Tak (α2β2
146+11 aa)2, ฮีโม-

โกลบิน C (α2β2
6 Glu Lys)3 และฮีโมโกลบิน Pyrgos (α2β2

83 Gly Asp)4

เป็นต้น  การตรวจหาชนิดของฮีโมโกลบินผิดปกติทำได้หลายวิธี

เชน่ การแยกดว้ยวธีิ cellulose acetate หรอื starch gel electro-
phoresis, การตรวจด้วยเคร่ืองวิเคราะห์อัตโนมัติโดยหลักการ high
performance liquid chromatography (HPLC) ตลอดจนการตรวจ
วิเคราะห์โครงสร้างของดีเอ็นเอและโปรตีน5  เน่ืองจากฮีโมโกลบิน
เหล่านี้หลายชนิดไม่สามารถให้การวินิจฉัยได้ด้วยวิธีทั่วไปที่ใช้ใน
งานประจำวันโดยเฉพาะชนิดที่ยังไม่เคยมีรายงานตรวจพบในคน
ไทยมาก่อน  ปัจจุบันจึงมักต้องตรวจในระดับดีเอ็นเอเพื่อยืนยัน
ความผดิปกตใินระดบัยีนเสียก่อน ฮีโมโกลบินผิดปกตบิางชนดิมี
ผลต่อโครงสร้างและการทำหน้าท่ีของฮีโมโกลบินจึงอาจก่อให้เกิด
พยาธสิภาพตา่งๆ กันไดข้ึ้นกับชนดิของฮโีมโกลบนิผดิปกตน้ัินๆ
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วัสดุและวิธีการ
1. ตัวอย่างเลือด

ศึกษาในคนไทยที่มีฮีโมโกลบินผิดปกติที่ยังไม่ทราบ
ชนดิ จำนวน 2 ราย (รูปที ่1) รายแรกเปน็ชายมเีช้ือชาตไิทยและ
สัญชาติไทย อายุ 31 ปี  ซึ่งมารับการตรวจสุขภาพประจำปีที่
โรงพยาบาลบำรงุราษฎร ์กรุงเทพ รายทีส่องเป็นชายไทย อายุ 26
ปี เป็นสามีของหญิงต้ังครรภ์ท่ีให้ผลบวกต่อการตรวจกรองธาลสั-
ซีเมียท่ีถูกตามมารับการตรวจท่ีโรงพยาบาลศรีนครินทร์ มหาวิทยาลัย
ขอนแก่น โดยภรรยาให้ผลการตรวจชนิดฮีโมโกลบินเป็น EE มี
ปรมิาณฮโีมโกลบนิ E ร้อยละ 83.5 และฮีโมโกลบนิ F ร้อยละ
2.6 ท้ังสองรายไดรั้บการเจาะเกบ็เลือดโดยใช ้EDTA เป็นสารกัน
เลือดแข็งเพ่ือส่งไปรับการตรวจวิเคราะห์ต่อท่ีคณะเทคนิคการแพทย์
มหาวิทยาลัยขอนแก่น

2. วิธีการศึกษา
2.1 การศึกษาข้อมูลทางโลหิตวิทยา

ตัวอย่างเลือดท่ีได้นำมาศึกษาค่า Hb, Hct, MCV,
MCH, MCHC และ RDW  ด้วยเครือ่งตรวจวเิคราะหเ์ม็ดเลือด
อัตโนมัติ (Sysmex K-4500) ตรวจหาชนิดและปริมาณฮีโมโกล-
บินด้วยวิธี cellulose acetate electrophoresis ท่ี pH 8.6 และเคร่ือง
HPLC automated Hb analyzer (Variant HPLC, Bio-Rad Labo-
ratories, Inc.) การทดสอบ Sickling test ใช้วิธี sodium dithionite
เป็น reducing agent และตรวจดูเม็ดเลือดแดงด้วยกล้องจุลทรรศน์7

2.2 การตรวจวิเคราะห์ยีนโกลบินและการศึกษาบีตา
โกลบินยีนแฮพโพลไทป ์

การตรวจยืนยัน Hb Tak ใช้วิธี allele specific PCR
(ASPCR) ตามรายละเอยีดทีไ่ด้ตีพิมพ์ไว้แล้ว4 ส่วนการตรวจหา
ลำดับเบสของยนีบตีาโกลบนิโดยตรงและการศกึษาแฮพโพลไทป์
ของยีนบีตาโกลบินจากการตรวจสอบดีเอ็นเอโพลีมอร์ฟิสม
(DNA polymorphism) จำนวน 7 ตำแหนง่ภายในกลุม่ยนีบตีา
โกลบินประกอบดว้ย Hinc II-ε, HindIII-Gγ, Hind III-Aγ, Hinc
II-ψβ, Hinc II-3’ψβ, Ava II-β และ Bam H I-3’β เป็นไป
ตามรายงานการวจัิยท่ีได้ตีพิมพ์เผยแพรไ่ว้แล้วเช่นกัน8, 9

2.3 การตรวจยนืยนั Hb S โดยวธีิ ASPCR
รูปที ่ 2 แสดงวธีิการและตำแหนง่ของไพรเมอรท่ี์

ใช้ในการตรวจหายีน βS โดยอาศัยหลักการคล้ายกับการตรวจ
ยืนยัน Hb Tak ด้วยวิธี ASPCR โดยใช้ไพรเมอร์ G37 (5’-
AGTAACGGCAGACTTCTCCA-3’) ซึ่งจำเพาะต่อยีน βS

และไพรเมอร์ S1 (5’-TGTCATCACTTAGACCTCAC-3’)
ในการเพิ่มจำนวนดีเอ็นเอด้วยวิธี PCR จะได้ชิ้นส่วนดีเอ็นเอ
ท่ีจำเพาะตอ่ยีน βS  ขนาด 211 bp โดยมช้ิีนส่วนดเีอ็นเอขนาด
578 bp ท่ีได้จากส่วนโปรโมเตอรข์องยนี Gγ-globin10 ทำหนา้ท่ี

เป็น internal control ของการทำ PCR สภาวะในการทำ PCR
ประกอบดว้ย  94OC 3 นาที 1 รอบ ตามดว้ย (94OC 1 นาที –
68OC 1:30 นาท)ี จำนวน 30 รอบ โดยใชเ้ครือ่ง DNA Thermal
Cycler 480 (Perkin-Elmer Cetus co.)  จากนัน้ตรวจหาชิน้ส่วน
ดเีอ็นเอทีเ่พ่ิมจำนวนไดโ้ดยวธีิ agarose gel electrophoresis

ผลการศึกษา
ตารางท่ี 1 แสดงผลการตรวจทางโลหิตวิทยาของคนไทยท้ัง

2 ราย ซ่ึงมีค่าทางโลหิตวทิยาตา่งๆ อยู่ในเกณฑ์ปกตท้ัิงหมด  แต่
เมื่อนำไปตรวจแยกชนิดฮีโมโกลบินด้วยวิธี cellulose acetate
electrophoresis ท่ี pH 8.6 พบแถบฮโีมโกลบนิผดิปกตเิคล่ือนที่
อยู่ระหว่างแถบของฮีโมโกลบิน A2 และ ฮีโมโกลบิน A โดยท้ังสอง
รายตรวจพบแถบฮีโมโกลบินผิดปกตินี้ในตำแหน่งที่ใกล้เคียงกัน
มาก และเมือ่นำไปแยกดว้ยวธีิ HPLC automated Hb analyzer
พบวา่ในรายแรก ฮีโมโกลบนิผดิปกตน้ีิถูกแยกออกมาทีต่ำแหนง่
S-window โดยมีปริมาณร้อยละ 33.1 แต่รายท่ี 2 ถูก แยกออกมา
ท่ีตำแหนง่ D-window มีปริมาณรอ้ยละ 39.2 ดังแสดงไวใ้นรปูที่
1 ซึ่งแถบฮีโมโกลบินผิดปกติที่ตำแหน่งดังกล่าวนี้ ใกล้เคียงกับ
ตำแหนง่ของ Hb Tak  ซ่ึงเป็นฮีโมโกลบนิผดิปกตอีิกชนดิหนึง่ท่ีมี
รายงานตรวจพบบอ่ยในคนไทย4  จึงได้ทำการตรวจต่อไปในระดับ
ดีเอ็นเอเพ่ือยืนยนั Hb Tak    โดยวธีิ ASPCR ผลการตรวจพบวา่
รายที่ 1 ให้ผลลบต่อยีน βTak แต่รายที่ 2 ให้ผลเป็นบวก และ
เน่ืองจากรายที ่2 ตรวจพบฮโีมโกลบนิ A ด้วย จึงสรุปไดว่้า รายที่
2 มีจีโนไทปเ์ป็น heterozygous Hb Tak (รูปที ่2)

ตารางที ่ 1 แสดงข้อมูลทางโลหิตวิทยาและผลการตรวจ
ดีเอ็นเอของคนไทย 2 ราย ที่ศึกษา

                                           รายที่ 1               รายที่ 2

Sex/Age                                 M / 31              M / 26
Hb (g/dl) 15.0 16.3
Hct (ร้อยละ) 43 48
MCV (fl) 83 88
MCH (pg) 29 30
MCHC (g/dl) 35 34
RDW (ร้อยละ) 14.2 12.5
Hb Typing                                A2SA                 A2TakA

Hb A2 (ร้อยละ) 3.2 3.7
Abnormal Hb (ร้อยละ) 39.2 33.1

α-globin genotype                         αα / αα              αα / αα
β-globin genotype                      βA / βS                βA /βTak
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วิจารณ์
จากการตรวจหาชนิดของฮีโมโกลบินผิดปกติของคนไทย

สองรายที่ตรวจพบฮีโมโกลบินผิดปกติโดยวิธี cellulose acetate
electrophoresis ท่ี pH 8.6 โดยพบแถบฮีโมโกลบินผิดปกติเคล่ือนท่ี
อยู่ระหว่างแถบของ Hb A2 และ Hb A แต่ไม่พบความผิดปกติของ
ข้อมูลทางโลหิตวิทยาอื่นๆ เนื่องจากในแต่ละรายพบแถบฮีโม-
โกลบินเพียงแถบเดียวในปรมิาณค่อนข้างสูงคือร้อยละ 39.2 และ
ร้อยละ 33.1 ตามลำดบั และมีปรมิาณ Hb A2 อยู่ในเกณฑ์ปกติ
ซึ่งเป็นข้อมูลที่บ่งชี้ว่าฮีโมโกลบินผิดปกติที่พบทั้งสองราย น่าจะ
เกิดจากความผิดปกติของยีนบีตาโกลบินมากกว่ายีนอัลฟาโกลบิน   ซ่ึง
ผลการตรวจวิเคราะห์ดีเอ็นเอของทั้งสองรายก็สามารถสรุปได้ว่า
รายแรกเปน็พาหะของ Hb S  (α2β2

6 Glu Val) ส่วนรายทีส่องเป็น
พาหะของ Hb Tak (α2β2

146+11 aa)  (ตารางที ่1)
การตรวจพบ Hb Tak  ในรายที่สองนั้นไม่น่าแปลกใจ

เน่ืองจากเคยมรีายงานตรวจพบมากอ่นแล้วในคนไทยทีมี่ลักษณะ
ฟีโนไทป์คล้ายกันและพบได้บ่อยๆในทุกภูมิภาคของประเทศ4

Hb Tak เป็นฮีโมโกลบินผิดปกติที่มีสาเหตุจากการกลายพันธุ์ที่
ตำแหน่งโคดอน 146 ของยีนบีตาโกลบิน โดยมี AC insertion
เป็นผลให้เกิดการสร้างสายโกลบินท่ีมีกรดอะมิโนยาวออกไปจากปกติ
อีก 10 ตัว และมีคุณสมบติัของ high oxygen affinity เม่ือพบ
ร่วมกบับตีาธาลัสซีเมีย อาจทำใหผู้้ป่วยมอีาการ polycythemia ท่ี

รุนแรงได้ 11  ส่วนผู้ท่ีเป็นพาหะของ Hb Tak จะไม่แสดงอาการใดๆ
ให้เห็นสอดคล้องกับข้อมูลทางโลหิตวิทยาในรายที่สอง และจาก
ผลการตรวจชนดิฮโีมโกลบนิของภรรยาในรายดงักลา่วพบวา่เปน็
homozygous Hb E ดังน้ันลูกจึงมีโอกาสเป็น compound heterozy-
gous Hb Tak/Hb E ซ่ึงจะไมมี่อาการของธาลสัซีเมีย แต่อาจพบ
ภาวะ mild polycythemia ได้12 การตรวจยนืยัน Hb Tak ทำไดง่้าย
ด้วยวธีิ allele specific PCR ท่ีรายงานไวก่้อนแล้ว4   และไดแ้สดง
ไว้ในรปูที ่2 ด้วย

ส่ิงท่ีน่าสนใจคือ การตรวจพบวา่รายแรกเป็นพาหะของ Hb
S ซ่ึงเป็นสาเหตุของ Sickle cell anemia ท่ีพบบ่อยในกลุ่มคนผิวดำ
ในแอฟริกาซึ่งพบผู้ที่เป็นพาหะเฉลี่ยประมาณร้อยละ 20 พบได้
ประมาณร้อยละ 8 ในกลุ่มชาวอเมรกัินนิโกร  นอกจากน้ีมีรายงาน
ตรวจพบได้ในประเทศอินเดียและกลุ่มประเทศตะวันออกกลาง
ด้วย13,14     แต่มีรายงานการตรวจพบนอ้ยมากในประเทศไทยและ
ประเทศในแถบเอเชียตะวันออกเฉียงใต้ สำหรับในประเทศไทย
เคยมีรายงานเบ้ืองต้นถึงการตรวจพบ Hb S ร่วมกับบีตาธาลัสซีเมีย
เพียง 1 รายงานเท่านั้น ในที่ประชุมวิชาการธาลัสซีเมียแห่งชาติ
ในปี พ.ศ. 2541 ท่ีจังหวัดเชียงใหม่  โดยรายงานคนไทยทีไ่ม่ทราบ
เช้ือสายแน่ชัดครอบครวัหน่ึง  แต่น่าเสียดายท่ีขาดการศึกษาข้อมูล
รายละเอียดลึกถึงในระดับโครโมโซม ทำให้ไม่สามารถสรุปได้ว่า
Hb S ท่ีพบน้ันมีต้นกำเนิดมาจากท่ีใดและเป็นคนไทยหรือไม่15 แต่

HincII     HindIII HindIII  HincII HincII    Avall  BamHI

+ + - + + + -
- - - - + + +
- + - - - + +
- + - + + + +

 +/+           +/-     -/-        +/-   +/-         +/+    -/-
+ + - + + + -
+ - - - - + -

       ε            Gγ          Aγ        ψβ      δ       β

รูปที่ 3  ลักษณะแฮพโพลไทป์ที่สัมพันธ์กับยีน Hb S ที่พบในผู้ป่วยไทยเปรียบเทียบกับที่พบในกลุ่มคนแอฟริกาและอินเดีย21

Thai Hb S
Predicted βs

βA
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อย่างน้อยก็เป็นข้อมูลที่เริ่มแสดงให้เห็นว่าอาจพบ Hb S ใน
ประเทศไทยได้ ดังน้ันการตรวจวินิจฉัยท่ีถูกต้องทางห้องปฏิบัติการจึง
มีความสำคัญ การพัฒนาวิธีการตรวจยืนยัน Hb S ในระดับดีเอ็นเอ
ข้ึน โดยอาศยัหลักการ  ASPCR  ดังแสดงในรปูที ่2  ซ่ึงสามารถ
ทำไดง่้าย สะดวก และรวดเรว็ จะสามารถเสรมิการตรวจทางหอ้ง
ปฏิบัติการอ่ืนให้สามารถวินิจฉัยฮีโมโกลบินผิดปกติได้อย่างถูกต้อง
ย่ิงข้ึน  เน่ืองจากในประเทศไทยนอกจาก Hb S และ Hb Tak ท่ี
เคลือ่นทีอ่ยู่ในตำแหนง่ใกล้เคียงกนัแลว้ ยังมฮีีโมโกลบนิผดิปกติ
ชนิดอ่ืนท่ีเคล่ือนท่ีอยู่ในบริเวณเดียวกันน้ีท่ีตรวจพบในคนไทยดว้ย
เช่นกัน เช่น Hb D-Punjab (α2β2

121 Glu Gln)16, 17, Hb G-Coushatta
(α2β2

22 Glu Ala)18, Hb Korle-Bu (α2β2
73 Asp Asn)19 และฮีโม-

โกลบินผดิปกตอ่ืินๆ อีกหลายชนดิทีเ่คล่ือนทีอ่ยู่ในตำแหนง่เดียว
กันนี้ในคนไทย นอกจากนี้ยังตรวจพบฮีโมโกลบินผิดปกติซึ่งยัง
ไม่ทราบชนิดแน่นอนที่จะต้องทำการศึกษาต่อไปอีกจำนวนหลาย
ราย  ข้อมูลน้ีแสดงให้เห็นว่าในการแยกชนิดฮีโมโกลบินผิดปกติใน
ห้องปฏิบัติการทั่วไปนั้น นอกจากจะต้องมีการควบคุมคุณภาพที่
ดีแล้วเพื่อความถูกต้องของการวินิจฉัยอาจจำเป็นต้องอาศัยการ
ตรวจยืนยันในระดับดีเอ็นเอก่อนการรายงานผล จึงเชื่อว่าวิธีการ
ที่ได้พัฒนาขึ้นในรายงานวิจัยนี้จะมปีระโยชน์ต่อการตรวจวินิจฉัย
ฮีโมโกลบินผิดปกติทางห้องปฏิบัติการต่อไป

โดยทัว่ไปในภาวะปกต ิผู้ท่ีเป็นพาหะ Hb S จะไมมี่ความ
ผิดปกติของเม็ดเลือดแดงเห็นได้จากค่าทางโลหิตวิทยาของรายแรก
เป็นปกตท้ัิงหมด แต่ในสภาวะทีข่าดออกซเิจน หรือมี pH ต่ำ จะ
เกิดการเรียงตัวเป็นพอลิเมอร์มีลักษณะเป็นแท่งยาวซ้อนกันภายใน
เมด็เลอืดแดง ทำใหเ้มด็เลอืดแดงยดืตวัเกดิเปน็ Sickle cell ขึน้
ความผิดปกติของเม็ดเลือดแดงดังกล่าวมีผลให้เม็ดเลือดแดงขาด
ความยดืหยุน่ แตกง่าย เกิดการอดุตนัของหลอดเลอืด และมอีายุ
ส้ันลง ส่งผลให้เกิดพยาธสิภาพตอ่อวัยวะตา่งๆ ได้ โดยเฉพาะใน
ผู้ท่ีเป็น homozygous Hb S จะมอีาการซีดรนุแรง มีค่า Hb  อยู่ใน
ช่วง 5-11 g/dl  และหากพบรว่มกบับตีาธาลัสซีเมียจะมอีาการ
รุนแรงตา่งๆ กัน ข้ึนกับชนดิของยนีบตีาธาลสัซีเมียทีพ่บดว้ย14

จากการศึกษาถึงต้นกำเนิดของ Hb S ในประชากรโลก
โดยศึกษาจากลักษณะและรูปแบบของโครโมโซมท่ีแสดงด้วยชนิดของ
แฮพโพลไทป์ของกลุ่มยีนบีตาโกลบินพบว่าในทวีปแอฟริกา Hb S
จะมีต้นกำเนิดท่ีสัมพันธ์กับบีตาโกลบินยีนแฮพโพลไทป์แตกต่างกัน
ถึง 3 ชนดิ คือ Benin type (- - - - + + +), Bantu type (- +
- - - + +) และ Senegal type (- + - + + + +) ส่วนใน
ประเทศอนิเดยี Hb S จะสัมพนัธ์กับบตีาโกลบนิยนีแฮพโพลไทป์
ชนดิ (+ + - + + + -) เพียงชนดิเดยีวและมต้ีนกำเนดิตา่งจาก
ท่ีตรวจพบในทวปีแอฟรกิา20 , 21  ดังแสดงในรปูที ่3  จะเห็นไดว่้า

จากการศึกษาบีตาโกลบินยีนแฮพโพลไทป์เพ่ือศึกษาต้นกำเนิดของ
Hb S ท่ีพบในคนไทยรายแรกนัน้ให้ผลเปน็ +/+ , +/- , -/- ,
+/- , +/- , +/+ และ -/- ตามลำดบั  เน่ืองจากขาดขอ้มูลของ
ญาติ และครอบครัว จึงไม่สามารถสรุปได้แน่ชัดว่ายีน Hb S ท่ีพบใน
คนไทยรายนีสั้มพนัธ์กับบตีาโกลบนิยนีแฮพโพลไทปแ์บบใดและ
มีแหล่งกำเนิดจากท่ีใดแน่นอน แต่หากพิจารณาถึงความเป็นไปได้
จะเหน็วา่ โพลีมอรฟิ์สมตำแหนง่แรก คอื Hinc II-5’ ของ ε-
globin gene ให้ผลเป็น +/+ แสดงว่า บีตาโกลบินยีนแฮพโพลไทป์
ท่ีตำแหน่งดังกล่าวของยีน βS ในคนไทยรายน้ีจะต้องเป็น + เท่าน้ัน
ยีน βS ของชาวไทยรายนีจึ้งน่าจะอยู่บนแฮพโพลไทป์ชนิดเดียวกับ
ท่ีพบในคนอินเดียคือ ชนิด (+ + - + + + -) ทำให้อีกข้างหน่ึงของ
โครโมโซมมีบีตาโกลบินยีนแฮพโพลไทป์เป็นชนิด (+ - - - - + -)
ซ่ึงเป็นชนิดท่ีพบได้อยู่แล้วสำหรับยีน βA ในคนไทยท่ัวไป22, 23 จาก
ข้อสันนิษฐานและการวเิคราะห์แบบน้ีเช่ือว่า Hb S ท่ีพบในคนไทย
รายนีไ้ม่น่าจะเปน็ชนดิทีเ่กิดขึน้เองในประเทศไทย  แต่เป็น Hb S
ที่อาจจะมีต้นกำเนิดจากคนอินเดียซึ่งต่างจากที่พบในแอฟริกา
ดังได้กล่าวแล้วข้างต้น  การศึกษา Hb S ต่อไปในคนไทยให้มากข้ึน
จะช่วยพิสูจน์ข้อสันนิษฐานน้ี และทำให้ได้ข้อมูลทางด้านประชากร
พันธุศาสตร์ท่ีชัดเจนข้ึน แนวทางและวิธีการท่ีใช้ในการศึกษาคร้ังน้ี
จะเป็นประโยชน์ต่อการศึกษาในเรื่องนี้ต่อไป

สรุป
จากการศึกษาฮีโมโกลบินผิดปกติในคนไทย 2 ราย

ด้วยการตรวจเลือดและดีเอ็นเอพบว่าเป็นพาหะ Hb Tak 1
ราย และพาหะ Hb S 1 ราย เน่ืองจาก Hb S ยังไม่เคยมีรายงาน
ในคนไทยมาก่อน จึงได้ทำการศึกษาแฮพโพลไทป์ของยีน
บีตาโกลบิน ผลการศึกษาไม่สามารถสรุปได้แน่ชัดว่า Hb S
ที่พบในคนไทยนี้มีแหล่งกำเนิดจากที่ใด แต่คล้ายกับที่พบใน
อินเดียจึงเป็นไปได้ว่า อาจจะเป็นคนไทยเชื ้อสายอินเดีย
นอกจากนี้ยังได้พัฒนาวิธีการตรวจยืนยัน Hb S ด้วยวิธี al-
lele specific PCR ขึน้ดว้ย
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