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วัตถุประสงค:  เพื่อศึกษาความผิดปกติทางพันธุกรรมในทารกแรกเกิดท่ีมีภาวะเหลืองแรกเกดิในระดับโมเลกุล 
และเก็บเปนขอมูลของผูปวยทารกแรกเกดิของภาควิชากุมารเวชศาสตร คณะแพทยศาสตรศิริราชพยาบาล รวมท้ัง
จัดทําเปนคูมือมาตรฐานในการตรวจระดับยีนของภาวะพรองเอนไซม G-6-PD ของสาขาโลหิตวิทยาและอองโคโล
ยี ภาควิชากุมารเวชศาสตร คณะแพทยศาสตรศิริราชพยาบาลในอนาคต 
 

วิธีการศึกษาวิจัย: เก็บรวบรวมขอมูลทารกแรกเกิดท่ีมีภาวะเหลืองในชวงป พ.ศ. 2547-2548 จํานวน 250 ราย จาก
การตรวจคัดกรองพบทารกท่ีมีภาวะพรองเอนไซม G-6-PD จํานวน 32 คน ไดนําเลือดท่ีเหลือจากการตรวจหา
สาเหตุอ่ืนของภาวะเหลืองมาสกัด DNA เก็บไวท่ีอุณหภมิู 4°ซ  เพื่อนํามาใชในการวิจัย โดยวิธี PCR-Restriction 
enzyme-based method ตรวจเช็คสายพันธุกรรม (DNA) ดวยวิธี gel electrophoresis เพื่อตรวจหาวามีการกลายพันธุ
หรือไม โดยทารกท่ีตรวจพบชนิดของการกลายพันธุแลว จะไมถูกนํามาตรวจหาชนดิการกลายพนัธุชนิดอ่ืนๆซํ้าอีก 
โดยจะตรวจหาชนิดของการกลายพันธุเรียงลําดับตามขอมูลท่ีมีมากอนจากพบมากไปนอย เม่ือไดขอมูลของการ
กลายพันธุแลวจึงนํามาวิเคราะหรวมกับภาวะเหลืองของทารกท่ีมีภาวะพรองเอนไซม G-6-PD ในสวนท่ีมีความ
เกี่ยวของกับอาการ การรักษาและผลแทรกซอน 
 

ผลการศึกษาวิจัย: พบอุบัติการณของG-6-PD Viangchan มากท่ีสุด(31.3%) รองลงมาเปน G-6-PD Mahidol 
(18.8%), G-6-PD Canton (15.6%),G-6-PD Chinese-4 (9.4%), G-6-PD Kaiping (3.1%), G-6-PD Chinese-5 (3.1%), 
G-6-PDGaohe 3.1% โดยตรวจไมพบการกลายพันธุของชนิด G-6-PD Chinese-3, G-6-PD Union, G-6-PD Coimbra 
และ G-6-PD Songklanagarind จากการศึกษานี้ตรวจไมพบชนิดของการกลายพันธุในจํานวน (15.6%) คาสูงสุดของ
บิลิรูบินอยูในชวง 14.1-16.0 มก./ดล. มากท่ีสุดโดยพบวาผูปวยท่ีมี G-6-PD Gaohe มีคาบิลิรูบินเฉล่ียสูงสุด และ
เหลืองใหเห็นเร็วที่สุด โดยทารกแรกเกิดท่ีมีภาวะเหลืองจากภาวะพรองเอนไซม G-6-PD ชนิดตางๆท่ีทําการศึกษา
จําเปนตองไดรับการรักษาดวยการสองไฟถึง 81.6% เม่ือศึกษาถึงปจจยัเส่ียงอ่ืนๆ ทางคลินิก อาทิ ภาวะเกิดกอน
กําหนด การไมเขากันของหมูเลือด การตดิเช้ือ ฯลฯ พบวาจํานวนปจจัยเส่ียงเพ่ิมข้ึน ทารกยิ่งตองการการรักษาดวย
สองไฟมากข้ึน 
สรุปผลการวิจัย: จากการศกึษานี้ พบอุบัติการณของภาวะพรองเอนไซม G-6-PD 12.8% โดยพบในเพศชายเปน
สวนใหญ (87.5%) และพบชนิดของการกลายพันธุ 3 ชนดิแรกมากท่ีสุด คือ G-6-PD Vaingchan, G-6-PD Mahidol 
และ G-6-PD Canton โดยพบเปนอยางนอย 70% ของกลุมประชากรท่ีทําการศึกษา โดยการกลายพันธุชนิด 
Viangchan และ Mahidol เปนชนิดท่ีพบมากท่ีสุดในเอเชียตะวันออกเฉียงใต ขณะท่ี G-6-PD Canton พบมากท่ีสุด
ในประเทศจีน แสดงถึงผลจากวามีการยายถ่ินฐานในอดตีของชาวจีนเขามาในประเทศไทย และพบวาผลจากภาวะ
พรอง G-6-PD ชนิด Gaohe  ทําใหมีคาของบิลิรูบิน สูงสุดและแสดงอาการเร็วท่ีสุด นอกจากน้ีหากจํานวนปจจัย
เส่ียงท่ีมากกวา 3 ปจจัยเส่ียงจะมีผลตอระยะเวลาการรักษาดวยการสองไฟ 



Molecular genetics of G-6-PD (glucose-6- phosphate dehydrogenase) causing hyperbilirubinemia in Thai 
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Objective:  We studied G-6-PD mutations in 32 G-6-PD deficient newborns in whom were detected from  250 
newborns that developed jaundice after birth in Siriraj hospital by PCR-restriction enzyme-based method. 
Genetic epidemiology of G-6-PD mutation at Siriraj hospital was evaluated and this will be used to set up our 
standard protocol to analysis G-6-PD mutation in the future.   
 

Method:     The clinical – phenotype correlation in these patient were analysed.   Extract DNA from the 
remaining blood sample after routine blood tests for other causes of jaundice were collect after informed consent 
and G-6-PD mutations were detected using the PCR-restriction enzyme-based method. Then, the product 
obtained from previous process were run using the gel electrophoresis method to identify whether the G-6-PD 
alleles have the specific mutation or not. Babies who have been identified for specific type of G-6-PD mutation 
will not be re-tested for other types of mutation. We analysed the clinical data such as prematurity, ABO 
incompatibility, infection etc. in these newborn babies with G-6-PD enzyme deficiency with their severity of 
jaundice to identify possible correlation between their genotype and phenotype.   
 

Result: The prevalence of G-6-PD deficiency was 12.8% in Thai neonatal hyperbilirubinemia from this 
study. We successfully developed a PCR-restriction enzyme-based method to identify G-6-PD variants. G-6-PD 
Viangchan (871G>A) was the most common mutation identified (31.3%) followed by G-6-PD Mahidol 
(487G>A) (18.8%), G-6-PD Canton (1376G>T) (15.6%), G-6-PD Chinese-4 (392G>T) (9.4%), G-6-PD Kaiping 
(1388G>A) (3.1%), G-6-PD Chinese-5 (1024C>T) (3.1%) and G-6-PD gaohe(95A>G)(3.1%). None was detected 
for G-6-PD Chinese-3(493A>G), G-6-PD Coimbra(592C>T), G-6-PD Union(1360C>T) and G-6-PD 
Songklanagarind(196T>A). It appeared that G-6-PD Gaohe had the maximum level of microbilirubin and earliest 
visible jaundice. Nearly 82% of newborns with G-6-PD deficiency required phototherapy. Moreover, babies with 
more than 3 risk factors of jaundice required more hours of phototherapy.  
 

Conclusions:  The three most common G-6-PD mutations in our center is G-6-PD Viangchan, G-6-PD Mahidol 
and G-6-PD Canton which are responsible for nearly 70% of  G-6-PD deficiency patients. Therefore, 
identification of these three mutations could be cover the majority of our patients. G-6-PD Viangchan and G-6-
PD Mahidol were the most common found in SEA while  G-6-PD Canton was the most common found in China. 
G-6-PD Gaohe might cause the most severe form of jaundice due to the highest level of bilirubin and earliest 
onset of anemia. 
 
 




