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บทคดัย่อ 
 โรคเบตา้ธาลสัซเีมยีเป็นโรคพนัธุกรรมทีพ่บบอ่ยในแถบเอเชยีตะวนัออกเฉียงใต้โดยเฉพาะประเทศไทย โดย
อาการทางคลินิกมคีวามหลากหลายตัง้แต่ไม่แสดงอาการจนถึงมกีารเติมเลือดเป็นประจ า ปจัจยัที่สามารถใชใ้นการ
ท านายความรุนแรงของโรคเบต้าธาลัสซีเมียคือ ชนิดของการกลายพันธุ์ของยีนเบต้าโกลบิน การมีปฏิสมัพันธ์
กบัอัลฟ่าธาลสัซีเมียและระดบัฮีโมโกลบินเอฟ ก่อนหน้านี้มกีารค้นพบปจัจยัทางพนัธุกรรมต่างๆ ที่ส่งผลต่อความ
รนุแรงของโรคเบตา้ธาลสัซเีมยีโดยการศกึษาความหลากหลายทางพนัธุกรรมในจีโนม การศกึษานี้มวีตัถุประสงค์เพื่อ
ส ารวจการกระจายตวัของชนิดการกลายพนัธุ์ของเบต้าธาลัสซีเมียในผูป้่วยโรคเบต้าธาลัสซีเมียที่มีภูมลิ าเนาอยู่ใน
ภาคใตแ้ละเพื่อการตรวจยนืยนัความสมัพนัธ์ระหวา่งสนิปสก์บัความรนุแรงของโรค การศกึษานี้ไดเ้กบ็ตวัอย่างทัง้หมด
จ านวน 192 คนจากโรงพยาบาลต่างๆ ในภาคใตข้องประเทศไทย ผูป้่วยโรคเบต้าธาลสัซีเมยีไดถู้กคดัเลือกตามระดบั
ความรนุแรงของโรค ซึง่ไดจ้ าแนกดว้ยการใหร้ะดบัคะแนนตามขอ้มลูของผูป้ว่ย เฉพาะผูป้่วยโรคเบต้าศูนย์ธาลสัซีเมยี/
ฮโีมโกลบนิอ ีทีไ่มม่อีลัฟ่าธาลสัซเีมยีในกลุ่มที่มอีาการน้อยและ triplicated -globin gene ในกลุ่มที่มอีาการรุนแรงจะ
ถูกคดัเลือกมาศกึษาความสมัพนัธ์ระหว่างสนิปส์กบัความรุนแรงของโรค การจ าแนกชนิดของการกลายพนัธุ์ของยีน
เบต้าโกลบนิโดยการใชเ้ทคนิคที่ใชพ้ีซีอาร์เป็นพื้นฐาน เช่น PCR-HRM, ARMS-PCR, Gap-PCR และการตรวจหา
ล าดบัเบส ในการศกึษานี้ไดเ้ลอืกสนิปสจ์ านวน 4 ต าแหน่ง (rs2071348, rs7482144, rs766432 และ rs9376074) มา
วเิคราะห์ความสมัพนัธ์กบัความรนุแรงของโรค ผลการศกึษาพบวา่การกลายพนัธุ์ชนิดฮีโมโกลบนิอี, IVS I-5, G>C and 
codons 41/42, -CTTT พบได ้70.57% ในผูป้่วย ส่วนผลการศกึษาความสมัพนัธ์ระหว่าง สนิปส์กบัความรุนแรงของ
โรคพบวา่ rs7482144 (XmnI) ใหค้วามสมัพนัธ์สูงสุดที่ P-value = 0.008, Odds Ratio (OR) = 15.38 (95%CI: 1.64-
143.99) การทราบชนิดของการกลายพันธุ์ของยีนเบต้าโกลบนิ การมีปฏิสมัพันธ์กบัอัลฟ่าธาลัสซีเมีย และความ
หลากหลายทางพนัธุกรรมจากยนีต่างๆ มคีวามจ าเป็นเพื่อใชเ้ป็นขอ้มลูในการใหค้ าปรกึษาทางพนัธุศาสตร์และสามารถ
ชว่ยท านายอาการความรนุแรงของโรคในผูป้ว่ยโรคเบตา้ธาลสัซเีมยีทีม่ภีมูลิ าเนาในภาคใตไ้ด ้
 
ค าส าคญั: ความรนุแรงของโรค ผู้ป่วยโรคเบต้าธาลสัซีเมีย การกลายพนัธุ์ ความหลากหลายทางพนัธุกรรม
ชนิดสนิปส์ 
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Abstract 
 β-Thalassemia disease is the most common genetic disease in Southeast Asia 
especially in Thailand. Clinically, it has variable symptoms ranging from nearly asymtopmatic to 
transfusion-dependent thalassemia. The reliable and predictive factors of disease severity in β-
thalassemia are the type of the β-globin gene mutations, α-thalassemia interactions and fetal 
hemoglobin levels. Previously, several genetic factors affecting the disease severity in β-
thalassemia have been identified by genome-wide association study. This study aimed to 
explore the mutational spectrum of β-thalassemia in Southern Thai β-thalassemia patients and 
to replicate the previous genetic association study. A total of 192 Southern Thai -thalassemia 
patients were collected from several hospitals. β-Thalassemia patients were selected based on 
their clinical severities, which were classified by a validated scoring system. Mildly and severely 
affected β

0-thalassemia/Hb E patients (after exclusion the samples with positive α-thalassemia 
interaction and triplicated α-globin gene) were selected for SNP analysis. -Globin gene 
mutations were identified by PCR-based methods such as PCR-HRM, ARMS-PCR, Gap-PCR 
and DNA sequencing. Four SNPs (rs2071348, rs7482144, rs766432 and rs9376074) were 
selected for genetic association analysis. The results showed that Hb E, IVS I-5, G>C and 
codons 41/42, -CTTT accounted for 70.57% in Southern Thai patients. The highest association 
was observed in rs7482144 (XmnI) with P-value = 0.008, Odds Ratio (OR) = 15.38 (95%CI: 
1.64-143.99). Identification of -globin gene mutations, α-thalassemia interactions and genetic 
polymorphisms are necessary for genetic counseling and can help to predict the clinical 
phenotype of Southern Thai -thalassemia patients. 
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