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

ปัญหา/ทีม่าและความส าคญั: ธำลัสซเีมยีและฮโีมโกลบนิผดิปกตเิป็นควำมผดิปกตทิำงพันธุกรรม   
ที่เป็นปัญหำดำ้นสำธำรณสุขที่ส ำคัญของประเทศไทย พบประชำกรไทยที่เป็นพำหะรอ้ยละ 30-40 
และผูป่้วยธำลัสซเีมยีรอ้ยละ 1 หรือประมำณ 6 แสนคน โรคเบตำ้ธำลัสซเีมีย เกดิจำกควำมผดิปกติ
ของยีนที่สรำ้งสำยเบตำ้โกลบนิ ซึง่ส่วนใหญ่เป็นกำรกลำยพันธุเ์ฉพำะจุด ท ำใหก้ำรสรำ้งสำยเบตำ้
โกลบนิที่เป็นส่วนประกอบของฮีโมโกลบนิในเซลลเ์ม็ดเลือดแดงลดนอ้ยลงหรือไม่มีกำรสรำ้งเลย 
กำรตรวจหำชนิดของกำรกลำยพันธุ์ของโรคเบตำ้ธำลัสซีเมียท ำไดด้ว้ยเทคนิคทำงอณูชีววทิยำ  
ชุดดีเอ็นเอควบคุมที่ประดิษฐ์ขึน้สำมำรถช่วยใหก้ำรแปลผลกำรตรวจหำชนิดของกำรกลำยพันธุ ์
ของโรคเบตำ้ธำลัสซเีมียมีควำมถูกตอ้ง แม่นย ำ และน่ำเชือ่ถอืมำกขึน้ รวมถงึแกไ้ขปัญหำขอ้จ ำกัด 
ในกำรหำตัวอยำ่งดเีอ็นเอจำกอำสำสมัครเพือ่น ำมำใชเ้ป็นตัวอยำ่งควบคมุ 
 
 

 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ชุดดเีอ็นเอควบคุมส าหรบัตรวจหายนีเบตา้โกลบนิ 

รายละเอยีดผลงาน: 
พัฒนำชุดดีเอ็นเอควบคุมคุณภำพส ำหรับกำรตรวจหำ 
กำรกลำยพันธุ์ของยีนเบตำ้โกลบินดว้ยเทคนิคทำง 
อณูชวีวทิยำ ประกอบดว้ย 
• ชุดไพรเมอรส์ ำหรับเพิม่จ ำนวนชิน้ดเีอ็นเอควบคุม

ส ำหรับกำรตรวจหำยนีเบตำ้โกลบนิ 
• ชดุดเีอ็นเอควบคุมส ำหรับตรวจหำยนีเบตำ้โกลบนิ 

ประกอบดว้ยชุดดเีอ็นเอแบบปกต ิและชุดดเีอ็นเอ
แบบกลำยพั นธุ์  ที่ เลือกได อ้ย่ ำงน ้อย 1 ชุด  
จำกทัง้หมด 3 ชุด แต่ละชุดมีกำรกลำยพันธุ์ของ 
นวิคลโีอไทดท์ีต่ ำแหน่งตำ่งกันครอบคลมุกำรกลำย
พันธุ์ของโรค 10 ชนิดที่พบบ่อยในประเทศไทย  
ใชเ้ป็นตัวควบคมุส ำหรับกำรตรวจหำยนีเบตำ้โกลบนิ
ดว้ยเทคนคิ RDB  

หนว่ยงาน/องคก์ร ทีม่คีวามรว่มมอื:  
กรมวทิยำศำสตรก์ำรแพทย ์

กลุม่เป้าหมายน าไปใชป้ระโยชน:์  
หอ้งปฏิบัตกิำรทำงกำรแพทย์เพื่อใชใ้นกำร
ตรวจหำชนิดของกำรกลำยพันธุ์ของโรค
เบตำ้ธำลัสซเีมยีดว้ยเทคนคิทำงอณูชวีวทิยำ 

Specification ของผลงาน: 
• พลำสมดิดเีอ็นเอควบคุมคุณภำพส ำหรับใชว้นิจิฉัย

ชนิดโรคเบตำ้ธำลัสซีเมียผ่ำนกำรทดสอบควำม
แมน่ย ำในกำรท ำซ ้ำดว้ยเทคนคิ RDB พบวำ่มคีวำม
ถกูตอ้งแมน่ย ำ 100% 

• ชุดดีเอ็นเอควบคุมมีควำมคงทนภำยใตส้ภำวะ
อณุหภมู ิ25 °C ไดน้ำนอยำ่งนอ้ย 5 สปัดำห ์

• ชดุดเีอ็นเอควบคุมสำมำรถถูกเพิม่ปรมิำณไดอ้ย่ำง
ไม่จ ำกัดช่วยแกไ้ขปัญหำกำรหำตัวอย่ำงดีเอ็นเอ
จำกอำสำสมัคร 

• สำมำรถลดจ ำนวนตัวอยำ่งควบคมุคณุภำพทีใ่ชร่้วม
ในกำรทดสอบแตล่ะครัง้  

แนวทางการน าผลงานไปใชป้ระโยชน:์  
• ใชป้ระกอบกำรตรวจวนิิฉัยเพื่อแยกชนิดของโรค

เบตำ้ธำลัสซเีมยี ซึง่เป็นสว่นส ำคัญทีจ่ะน ำไปสูก่ำร
กำรพยำกรณ์ควำมรุนแรงของโรค กำรวำงแผนกำร
รักษำผูป่้วย กำรวินิจฉัยก่อนคลอดและกำรให ้
ค ำปรกึษำทำงพันธุกรรมเพื่อควบคุมและป้องกัน
โรคเบตำ้ธำลัสซเีมยีไดอ้ยำ่งมปีระสทิธภิำพ 
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5 

ต ำแหน่งยีนเบตำ้โกลบินแบบปกติและแบบ

กลำยพันธุท์ีพ่บบอ่ยในประเทศไทย 

ผลกำรตรวจหำชนิดกำรกลำยพันธุ์ของโรค

เบตำ้ธำลัสซเีมยีของชดุดเีอ็นเอควบคมุคณุภำพ 
ดว้ยเทคนคิ reverse dot-blot hybridization (RDB) 


