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          ศ.นพ.สทุศัน ์ฟู่ เจรญิ สงักัด มหำวทิยำลัยมหดิล และคณะ ผลงำนน้ีเป็นสว่นหนึง่ภำยใตโ้ครงกำรนักวจัิยแกนน ำ  
          ประจ ำปี 2554 เรือ่ง กำรเปลีย่นแปลงทำงพยำธสิรรีวทิยำในผูป่้วยธำลัสซเีมยีและกำรพัฒนำกำรรักษำแบบใหม ่

ปญัหา/ทีม่าและความส าคญั: แอลฟ่ำธำลัสซเีมยีเป็นโรคโลหติจำงทีถ่่ำยทอดทำงพันธกุรรมทีพ่บบอ่ยทีส่ดุ
ในไทย เกดิจำกกำรสรำ้งสำยโกลบินชนิดแอลฟ่ำลดลงหรือสรำ้งไม่ได ้แบ่งเป็น 2 ชนิด คือ แอลฟ่ำธำลัสซีเมีย 1  
เกดิจำกกำรขำดหำยไปของยีนแอลฟ่ำโกลบนิ ทัง้แอลฟ่ำ 1 และ 2 บนโครโมโซมขำ้งเดียวกัน ท ำใหไ้ม่ม ี
กำรสรำ้งสำยโกลบิน พบในไทย และแถบเอเชียตะวันออกเฉียงใต  ้และแอลฟ่ำธำลัสซีเมีย 2 เกดิจำก 
กำรขำดหำยไปของยนีแอลฟ่ำโกลบนิเพยีงยนีเดยีวบนโครโมโซมจงึสรำ้งสำยแอลฟ่ำโกลบนิปรมิำณนอ้ย
กว่ำคนปกติ ไดแ้ก่ ชนิดที่มีกำรขำดหำยไปของแอลฟ่ำยีนขนำด 3.7 กิโลเบส และ 4.2 กิโลเบส 
ประชำกรไทยประมำณรอ้ยละ 20-30 เป็นพำหะของโรค วธิกีำรตรวจวนิิจฉัยเบื้องตน้ ไดแ้ก่ กำรตรวจ
ควำมสมบูรณ์ของเม็ดเลอืด กำรตรวจหำชนิดและปรมิำณฮีโมโกลบนิพบขอ้บกพร่องที่ไม่สำมำรถแยก
พำหะแอลฟ่ำธำลัสซเีมยี 2 จำกคนปกต ิและแยกผูท้ีเ่ป็นแอลฟ่ำธำลัสซเีมยี 2 ชนดิโฮโมโลกสั จำกพำหะ
แอลฟ่ำธำลัสซีเมีย 1 ไดจ้ ำเป็นตอ้งใชก้ำรตรวจวเิครำะห์ทำงอณูชวีวทิยำในกำรตรวจแยกชนิดธำลัสซีเมีย  
ซึง่จ ำเป็นตอ้งใชด้เีอ็นเอควบคุมในกำรแปลผล ซึง่ไดม้ำจำกเลือดของผูท้ีม่ชีนิดกำรกลำยพันธุข์องแอลฟ่ำ 
ธำลัสซีเมียนั้น ๆ  ท ำใหพ้บขอ้จ ำกัดเนื่องจำกตอ้งมีกำรเจำะเลือดในปรมิำณมำก และปรมิำณดีเอ็นเอ อำจไม่
เพียงพอ ดังนั้น ชุดดีเอ็นเอควบคุมที่ประดษิฐ์ขึน้ จะท ำใหผ้ลกำรตรวจวเิครำะห์ชนิดแอลฟ่ำธำลัสซีเมีย  
มคีวำมน่ำเชือ่ถอืและถกูตอ้งมำกขึน้ ลดปัญหำเรือ่งกำรหำตว้อยำ่งดอี็นเอควบคมุจำกอำสำสมัคร  
 

 
 

 
 

 
 
 
 
 
 

 
 
 
 

 
 
 
 
 

 
 
 

 
 
 
 
 
 

 
 
 
 

ตน้แบบฯ ทีส่รำ้งขึน้จรงิ 
ในหอ้งปฏบัิตกิำร 

ชุดดเีอ็นเอควบคุมส าหรบัตรวจหายนีแอลฟ่าโกลบนิ 

รายละเอยีดผลงาน: 

พัฒนำชุดดีเอ็นเอควบคุม เพื่อช่วยแปลผลตรวจวินิจฉัย 
แอลฟ่ำธำลัสซเีมยี ดว้ยเทคนคิพซีอีำร ์ประกอบดว้ย 
• ชุดไพรเมอร ์5 ชุด ส ำหรับเพิม่จ ำนวนดีเอ็นเอยนีแอลฟ่ำ

โกลบิน แลว้สรำ้งพลำสมิดลูกผสมเพื่อใหไ้ดด้ีเอ็นเอ
ควบคุมส ำหรับตรวจหำยีนแอลฟ่ำโกลบิน โดยจะใช ้
ไพรเ์มอรท์ีเ่ลอืกไดอ้ยำ่งนอ้ย 1 ชดุ 

• ชุดดีเอ็นเอควบคุมส ำหรับตรวจหำยีนแอลฟ่ำโกลบิน  
ที่เลือกไดอ้ย่ำงนอ้ยหนึ่งชิน้ดีเอ็นเอจำกรำยกำรดีเอ็นเอ
ควบคุมที ่1-5 ประกอบดว้ย ดเีอ็นเอทีท่ีม่ลี ำดับนวิคลโีอไทด์
บง่ชี ้1) ยนีแอลฟ่ำโกลบนิแบบปกต ิ2) ยนีแอลฟ่ำธำลัสซเีมยี 1 
ชนดิเซำ้ทอ์สีตเ์อเซยีน 3) แอลฟ่ำธำลัสซเีมยี 1 ชนดิไทย 
4) แอลฟ่ำธำลัสซีเมีย 2 ชนิดที่มีกำรขำดหำยไปของ 
แอลฟ่ำยีนขนำด 3.7 กิโลเบส 5) แอลฟ่ำธำลัสซีเมีย 2 
ชนดิทีม่กีำรขำดหำยไปของแอลฟ่ำยนีขนำด 4.2 กโิลเบส 

หนว่ยงาน/องคก์ร ทีม่คีวามรว่มมอื:  
กรมวทิยำศำสตรก์ำรแพทย ์

กลุม่เป้าหมายน าไปใชป้ระโยชน:์  
หอ้งปฏบิัตกิำรทำงกำรแพทยเ์พื่อใชใ้นกำร
ตรวจหำชนดิของกำรกลำยพันธุข์องโรคแอลฟ่ำ 
ธำลัสซเีมยีดว้ยเทคนคิทำงอณูชวีวทิยำ 

Specification ของผลงาน: 
• ชดุดเีอ็นเอควบคมุสำมำรถเพิม่ปรมิำณไดอ้ยำ่งไมจ่ ำกัด 

ลดปัญหำกำรเจำะเลอืดจำกอำสำสมัคร 
• ชดุดเีอ็นเอควบคุมมคีวำมคงทนภำยใตส้ภำวะทีม่อีณุหภูม ิ

25 °C และ 37 °C ไดน้ำนอย่ำงนอ้ย 4 สัปดำห์ ท ำใหล้ด
ปัญหำเสือ่มสภำพของตัวอยำ่งดเีอ็นเอ 

• สำมำรถน ำมำตรวจวเิครำะหห์ำแอลฟ่ำธำลัสซเีมยีดว้ย
เทคนคิทำงอณูชวีวทิยำทีห่ลำกหลำย 

แนวทางการน าผลงานไปใชป้ระโยชน:์  
• ใชป้ระกอบกำรตรวจวนิฉัิยเพือ่แยกชนดิแอลฟ่ำธำลัสซเีมยี 

ซึง่มสีว่นส ำคัญในกำรใหค้ ำปรกึษำทำงพันธุกรรม วำงแผน
ครอบครัว และกำรตัดสนิใจตรวจวนิจิฉัยทำรกในครรภก์อ่น
คลอด รวมถงึกำรควบคมุป้องกันกำรเกดิโรคธำลัสซเีมยีรำยใหม ่

TRL 

5 

กำรใชชุ้ดดีเอ็นเอควบคุม ในกำรตรวจวินิจฉัย 
แอลฟ่ำธำลัสซีเมียดว้ยเทคนิค Multiplex Gap-
Polymerase Chain Reaction 

ต ำแหน่งของฟอรเ์วริดแ์ละรเีวริด์ไพรเมอรท์ีใ่ช ้

ในกำรเพิม่ปรมิำณดเีอ็นเอแอลฟ่ำโกลบนิชนดิตำ่ง  ๆ 
 


