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 บทคดัย่อ  

 Xmn1-G polymorphism เป็นปัจจัยหน่ึงท่ีมีอิทธิพลต่อการสร้าง HbF ซ่ึงปัจจุบันยงัไม่ทราบ
ความถ่ีในผูป่้วย -thalassemia/HbE และผูท่ี้เป็น homozygous HbE ชาวไทยท่ีมีระดบั HbF ต ่าและสูง ใน
การศึกษาน้ีไดป้ระเมินความถ่ีของการเกิด Xmn1-G polymorphism และศึกษาความสัมพนัธ์ท่ีเก่ียวขอ้งกบั
ความรุนแรงของภาวะโลหิตจางในกลุ่มประชากรเหล่าน้ี โดยไดท้  าการศึกษาในผูป่้วย -thalassemia/HbE 
จ านวน 58 ราย และผูท่ี้เป็น homozygous HbE จ านวน 59 ราย ซ่ึงได้ท าการตรวจหา -thalassemia ชนิด 
codons 17 (A>T), 41/42 (-TCTT), 71/72 (+A), แล ะ  IVSI-nt1 (G>T) รวมทั้ งต รวจห า HbE ด้ ว ยวิ ธี 
multiplex amplification refractory mutation (MARMS)-PCR และ ARMS-PCR ตามล าดับ พร้อมทั้ งท าการ
ตรวจวิเคราะห์ปริมาณ HbF และฮีโมโกลบินผิดปกติดว้ยวิธี high pressure liquid chromatography (HPLC) 
และตรวจวดัค่า hematological parameter ด้วยเคร่ืองตรวจวิเคราะห์เม็ดเลือดอตัโนมติั นอกจากน้ีท าการ
ตรวจวิเคราะห์  Xmn1-G polymorphism  ด้วยวิธี   polymerase  chain  reaction-restriction  fragment  length 
polymorphism (PCR-RFLP) ทั้ งในกลุ่มผูป่้วย-thalassemia/HbE ท่ีมีระดับ HbF ต ่ากว่าและสูงกว่า 15% 
และในกลุ่มผูท่ี้เป็น homozygous HbE ท่ีมีระดบั HbF ต ่ากวา่และสูงกวา่ 5% พร้อมทั้งวิเคราะห์ความถ่ีของ 
Xmn1-G polymorphism และความสัมพนัธ์ระหวา่งระดบั HbF และค่าพารามิเตอร์ทางโลหิตวิทยาในแต่ละ
กลุ่มของผูป่้วย -thalassemia/HbE และผูท่ี้เป็น homozygous HbE พบความถ่ีของ Xmn1-G polymorphism 
ในกลุ่มผูป่้วย -thalassemia/HbE ท่ีมีระดบั HbF ต ่าและสูงมีความแตกต่างกนัอย่างมีนยัส าคญัทางสถิติ 
ไม่พบ Xmn1-G polymorphism ท่ีมีจีโนไทป์ชนิด Xmn1 T/T ในกลุ่มผู ้ป่วย -thalassemia/HbE ท่ีมี
ระดับ HbF น้อยกว่า 15% นอกจากน้ีพบความสัมพันธ์ระหว่างระดับ HbF และ red blood cell (RBC) 
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counts, mean corpuscular volume (MCV) และ mean corpuscular hemoglobin (MCH) ในกลุ่มผูป่้วย 
-thalassemia/HbE อย่างไรก็ตาม พบความถ่ีของ Xmn1-G polymorphism มีลกัษณะเหมือนกนัใน
กลุ่มผูป่้วย -thalassemia/HbE ท่ีมีค่าพารามิเตอร์ทางโลหิตวิทยาต ่ากวา่และมากกวา่ค่า cut-off  และ
พบลกัษณะเดียวเช่นกนัน้ีในกลุ่มผูท่ี้เป็น homozygous HbE ดงันั้น Xmn1-G polymorphism อาจเป็น
ปัจจยัหน่ึงท่ีมีอิทธิพลต่อการสร้าง HbF ในกลุ่มผูป่้วย -thalassemia/HbE แต่ไม่มีอิทธิพลต่อกลุ่มผูท่ี้
เป็น homozygous HbE อยา่งไรก็ตามการเกิด Xmn1-G polymorphism เพียงปัจจยัเดียวไม่สามารถท า
ให้อาการทางคลินิกในกลุ่มการศึกษาเหล่าน้ีดีข้ึนได ้ดงันั้นการศึกษาปัจจยัอ่ืนที่มีอิทธิพลต่อการเพิ่ม
การสร้าง HbF และช่วยท าให้ลกัษณะอาการทางคลินิกทั้งในผูป่้วย -thalassemia/HbE และ 
homozygous HbE ทุเลาลง เช่นการตรวจหาการเกิด single nucleotide polymorphisms ในยีน BCL11A 
และ HBS1L-MYB ควรไดรั้บการตรวจวเิคราะห์เพิ่มเติมต่อไป 
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ABSTRACT 

The Xmn1-G polymorphism, a factor influencing HbF production, is presented at 

an unknown frequency in Thai subjects with -thalassemia/HbE and homozygous HbE 

with low and high HbF levels. In this study we estimated the frequency of the Xmn1-G 

polymorphism and studied its association with anemia severity in these groups.          

The study was performed in 58 -thalassemia/HbE and 59 homozygous HbE. The                            

0-thalassemia codons 17 (A>T), 41/42 (-TCTT), 71/72 (+A) and IVSI-nt1 (G>T) 

mutations and HbE were identified using multiplex amplification refractory mutation 

system (MARMS)-PCR and ARMS-PCR, respectively. The level of HbF and 

hemoglobinopathies were analyzed using high performance liquid chromatography 

(HPLC) while hematological parameters were measured using an automated blood 

counter. The Xmn1-G polymorphism was analyzed by a polymerase chain reaction-

restriction fragment length polymorphism (PCR-RFLP) in -thalassemia/HbE patients 

who had HbF levels lower and higher than 15%, and in homozygous HbE subjects who 

had HbF levels lower and higher than 5%. The frequency of Xmn1-G polymorphisms 

and the correlation between HbF levels and hematological parameters were analyzed in 

each group of -thalassemia/HbE and homozygous HbE individuals. The frequency of 

Xmn1-G polymorphism was significantly different between -thalassemia/HbE patients 

with  low  and  high  HbF  levels.  The  Xmn1  T/T  genotype  was  not  found  in           

-thalassemia/HbE patients who had HbF <15%. There were correlations between HbF 
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levels and red blood cell (RBC) counts, mean corpuscular volume (MCV) and mean 

corpuscular hemoglobin (MCH) in -thalassemia/HbE patients. However, the frequency 

of the Xmn1-G polymorphism was similar between the groups of -thalassemia/HbE 

patients who had these hematological parameters lower and higher than cut-off values, 

and these results were also found in homozygous HbE subjects. The Xmn1-G 

polymorphism may be one factor that influences the production of HbF in patients with 

-thalassemia/HbE, but not in subjects with homozygous HbE. However, only the 

Xmn1-G polymorphism could not improve the clinical symptoms in these patients. 

Thus, other factors that influence the increase of HbF production and ameliorate the 

clinical symptoms present in both -thalassemia/HbE disease and homozygous HbE, 

such as BCL11A and HBS1L-MYB single nucleotide polymorphisms, should be 

analyzed further. 


