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99.8% α0-thal --SEA 

0.2% α0-thal --THAI 
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HbH disease No risk for thal

Suspected 
Bart’s hydrops fetalis

Paternal sample
MCV : 69.2 fL MCH : 19.7 pg

Hb Typing : A2ABart’sH

Genotype : --SEA/-α-3.7

Phenotype : deletional HbH disease

Maternal sample
MCV : 64.8 fL MCH : 20.3 pg
Hb Typing : A2A
Genotype : Neg for --SEA and --THAI

Phenotype : No risk for thal

Fetal sample
Hb Typing : Bart’sH 

Genotype : --SEA / -- (Unknown type)

Phenotype : Hb Bart’s hydrops fetalis

Maternal sample
MCV : 64.8 fL MCH : 20.3 pg

Hb Typing : A2A

Genotype : --/αα (Unknown type)

Phenotype : Unknown α0-thal carrier
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Library

Sample

MLPA analysis of the α-globin gene cluster from the maternal DNA
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MLPA analysis of the α-globin gene cluster from the fetal DNA

Library

Sample
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19.3 kb deletion

44,628 bp deletion

NG_000006.1

5,078 49,706

NG_000006.1:g.5078_49706del44628 α0-thal Chiang Rai type deletion (--CR)
Novel finding
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Prevalence study result

Oct 19 – Sep 20 

Total 4,952 samples

4,033 samples

PCR for α0-thalassemia 

Positive for

--SEA : 769 samples

--Thai : 3 samples

Negative for --SEA & --Thai 

3,261 samples 

• MCV < 80 fL

• HbA2 < 3.5% (Not  β-thal trait)
• HbE trait (HbA2+E < 25%)

525 samples

Positive for --CR : 9 samples (1.71%)

2 samples were deletional Hb H disease

7 samples were heterozygous α0-thal

Melt curve analysis 

--SEA/--CR Fetal DNA

Tm=91.60oC

Tm=85.80oC
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Routine case Research Routine

นาํมาเปิดใหบ้รกิารงานประจาํวนั
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วัตถุประสงค

เพ่ือพัฒนาชุดตรวจ α0-thalassemia ชนดิ --SEA, --THAI, และ --CR ด้วยวิธี Realtime-PCR with HRM 

analysis และพร้อมทั้งนำวิธีที่พัฒนาขึ้นไปค้นหาความชุกของ α0-thalassemia ชนดิ --SEA, --THAI, และ --CR
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ขัน้ตอนและวธิกีารดําเนนิการ

ออกแบบ Primer
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1. พัฒนาการตรวจ Realtime PCR with EvaGreen and HRM analysis

2. ดําเนนิการตรวจในงานประจําวัน

WT --SEA --THAI --CR

สกัด DNA

DNA

ปรับปรุงวธิกีารตรวจ Realtime PCR

EDTA blood Amniotic fluid

ตุลาคม 2565 ถงึมกราคม 2567

สกัด DNA

DNA

ใชงานการตรวจในงานประจาํวัน

ผานการขอยกเวนการพจิารณาดานจรยิธรรม

การวจัิยจากคณะกรรมการจรยิธรรมการวจิัย

ขัน้ตอนและวธิกีารดําเนนิการ
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ตัวอยางผล Melting curve analysis for α0-thal --SEA, --THAI and --CR

ผลการดําเนนิงาน
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ความชุกของ α0-thalassemia --SEA, --THAI, และ --CR

ตุลาคม 2565 ถงึ มกราคม 2567

6,916 ตัวอยาง

--SEA--THAI --CR

Phenotypes จํานวน (%)

--SEA/αα 1,013 (14.65)

--SEA/-α 254 (3.67)

--SEA/ααND 47 (0.68)

--SEA/--SEA 3 (0.04)

total 1,317 (19.04)

Phenotypes จํานวน (%)

--THAI/αα 9 (0.13)

--THAI/-α 3 (0.04)

total 12 (0.17)

Phenotypes จํานวน (%)

--CR/αα 23 (0.33%)

--CR/-α 2 (0.03)

total 25 (0.36)

ผลการดําเนนิงาน
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80.42%

19.04%

0.17% 0.36%

Negative for alpha0-thal

SEA

THAI

CR

• พบความชุกของ --CR มากกวา --THAI ในกลุม

ประชากรภาคเหนอื

• ยังไมถูกบรรจุในคูมอืหองปฏบัิติการ

• ยังไมมกีารรายงานจากหองปฏบัิติการในภาคอื่นๆ

• พบคูสามภีรรยา 2 คูมคีวามเสี่ยงที่มบุีตรเปน Hb 

Bart’s hydrops รวมกับ --SEA

สรุปผลการดําเนนิงาน
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ประโยชนท่ีหนวยงานไดรับ

 ใชง้านไดจ้รงิ

 ลดคา่ใชจ่้ายในการตรวจ

 ลดเวลาการตรวจ

 เพ่ิมการตรวจใหค้รอบคลมุมากย่ิงขึน้

การขยายผล

 นาํขอ้มลูเสนอตอ่คณะกรรมการจดัทาํคูมื่อ

ปฎิบติังานการตรวจวินิจฉยัโรคธาลสัซีเมีย  

และฮีโมโกลบินผิดปกติแห่งชาติ

 นาํเสนอขอ้มลูเสนอในงานสมัมนาวิชาการ

ธาลสัซีเมียแห่งชาติ ครัง้ท่ี 25

 ตีพิมพใ์นวารสารวิชาการ
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จบการนาํเสนอ

ขอบคุณครับ

18


	การพัฒนาการตรวจ 0-thalassemia ชนิด --SEA, --THAI, และ --CR ในงานประจำวัน : งานประจำวันสู่ระดับชาติ
	Slide Number 2
	Slide Number 3
	Slide Number 4
	Slide Number 5
	Slide Number 6
	Slide Number 7
	Slide Number 8
	Slide Number 9
	Slide Number 10
	Slide Number 11
	Slide Number 12
	Slide Number 13
	Slide Number 14
	Slide Number 15
	Slide Number 16
	Slide Number 17
	จบการนำเสนอ

