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Abstract  

Antithrombin deficiency causes a genetic risk factor of deep vein thrombosis because it 
acts as a potently natural inhibitor in serine protease inhibitor group. This study therefore aimed 
to investigate the antithrombin gene in 7 Thai patients with deep vein thrombosis by objectively 
confirmed diagnostic testing and laboratory findings. Heteroduplex mobility assay (HMA) was 
the screening method in the promoter and all exons of antithrombin gene. All of them had lower 
activities (32-63%) than normal (70-120%). We found abnormal bands in exon 4 4 cases, 3A   
1 case, exon 2 and 6 each 1 case by HMA.  One patient each had a compound heterozygote 
(A382V and R393H) and a 2 bp deletion. 4/7 patients had  a silent mutation(V295V). Moreover, 
2 cases had lower activity of antithrombin but unidentified mutations in all exons including the 
promoter. It may not be abnormal antithrombin gene in exons and rule out by other methods. 
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บทคัดย่อ 

ภาวะพร่องแอนติทรอมบินที่มีสาเหตุจากด้านพันธุกรรม ท าให้เกิดลิ่มเลือดอุดตันในหลอดเลือดด า

อุดตัน เนื่องจากแอนติทรอมบินท าหน้าที่เป็นตัวยับย้ังตามธรรมชาติในกลุ่มของเซอร์ริน การศึกษาครั้งน้ี

เพื่อสืบหาสาเหตุของความผิดปกติของยีนแอนติทรอมบินในผู้ป่วยไทยที่มีภาวะลิ่มเลือดอุดตันจาก

ประวัติครอบครัวหรือจากการตรวจยืนยันของแพทย์และการตรวจทางห้องปฏิบัติการ  ในการตรวจกรอง

เพื่อหาความผิดปกติของยีนแอนติทรอมบินโดยวิธี Heteroduplex mobility assay (HMA) ท าทุกแอก

ซอนและโปรโมเตอร ์  ผู้ป่วยทุกคนมีค่าระดับแอคทิวิตีต่ า (32-63%) กว่าคนปกติ (70-120%) ในการ

ตรวจกรองนี้พบความผิดปกติที่แอกซอน 4  4 ราย,  3A 1 ราย, แอกซอน 2 1 ราย และแอกซอน 6 1 

ราย เมื่อท าการตรวจยืนยันด้วย sequencing พบผู้ป่วย 1 รายเป็นชนิด compound heterozygote 

กล่าวคือ มีA382V และ  R393H ร่วมกัน และมี 1 รายที่มีการขาดหายไปของนิวคลิโอไทด์ 2 ตวั ท าให้

เกิด frameshift mutation ในแอกซอน 3A และ  4 รายเป็นมิวเตชั่นชนิดแอบแฝงในแอกซอน 4 

นอกจากนี้ยังพบว่าผู้ป่วยที่มีค่าระดับแอคทิวิตีของแอนติทรอมบินต่ า แต่ตรวจไม่พบความผิดปกติของ

ทุกแอกซอนรวมทั้งโปรโมเตอร์ อาจจะเป็นไปได้ว่าความผิดปกติของยีนนี้ไม่ได้เกิดขึ้นที่แอกซอนแต่อยู่

ในอินทรอนซ่ึงควรตรวจหาด้วยวิธีอื่นต่อไป 
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