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∫∑π” (Introduction)

°“√§âπæ∫‚¥¬ √â“ß DNA (Deoxyribonucleic acid) ¢Õß
JD Watson ·≈– FHC Crick1 ≥ ¡À“«‘∑¬“≈—¬ Cambridge
ª√–‡∑»Õ—ß°ƒ…‡¡◊ËÕ°«à“ 50 ªï∑’Ëºà“π¡“ π—∫‰¥â«à“‡ªìπ°â“«∑’Ë
 ”§—≠¬‘Ëß¢Õß«ß°“√«‘∑¬“»“ µ√å„π°“√∑’Ë®–‡¢â“„®∂÷ß “√
æ—π∏ÿ°√√¡¢Õß ‘Ëß¡’™’«‘µ  ´÷Ëßπ”¡“ Ÿà°“√ªØ‘«—µ‘¢Õß«ß°“√
«‘∑¬“»“ µ√å ∑—Èß„π¥â“π™’««‘∑¬“°“√‡®√‘≠æ—π∏ÿå æ—π∏ÿ«‘»«°√√¡
·≈–æ—π∏ÿ»“ µ√å∑“ß°“√·æ∑¬å °“√»÷°…“≈”¥—∫π‘«§≈’‚Õ‚∑¥å
¢Õß “¬ DNA ¢Õß¡πÿ…¬å À√◊Õ∑’Ë√Ÿâ®—°°—π„ππ“¡¢Õß‚§√ß°“√
®’‚π¡¡πÿ…¬å (The human genome project : HGP) ´÷Ëß‰¥â‡√‘Ë¡
¢÷Èπ‡¡◊ËÕªï §.».1999 ‚¥¬§«“¡√à«¡¡◊Õ¢Õßπ—°«‘∑¬“»“ µ√å
®“°À≈“¬ª√–‡∑»  ‚¥¬„π™à«ß·√°∑’Ë‡√‘Ë¡‚§√ß°“√‰¥â¡’°“√
§“¥À¡“¬«à“‚§√ß°“√¥—ß°≈à“«®–‡ √Á® ¡∫Ÿ√≥å„πªï §.». 2005
·µà‡π◊ËÕß®“°§«“¡°â“«Àπâ“¢Õß‡∑§‚π‚≈¬’™’«‚¡‡≈°ÿ≈ ·≈–
§«“¡√à«¡¡◊Õ°—π¢Õßπ—°«‘∑¬“»“ µ√å®“°∑—Ë«‚≈° ∑”„Àâ
π—°«‘∑¬“»“ µ√å 2 °≈ÿà¡  “¡“√∂ª√–°“»§«“¡ ”‡√Á®¢Õß
°“√À“≈”¥—∫π‘«§≈’‚Õ‰∑¥å∑—ÈßÀ¡¥ (The working draft) ¢Õß
¡πÿ…¬å‰¥â„πªï §.». 20012-3 ·≈–°“√À“≈”¥—∫π‘«§≈’‚Õ‚∑¥å
©∫—∫ ¡∫Ÿ√≥å (The complete draft) „πª≈“¬ªï §.». 2003
®÷ßÕ“®°≈à“«‰¥â«à“„πªí®®ÿ∫—π«‘∑¬“»“ µ√å‰¥â¡’§«“¡ ”‡√Á®‰ª
Õ’°¢—ÈπÀπ÷Ëß  ∑”„Àâ‡√“ “¡“√∂∑√“∫°“√‡√’¬ß≈”¥—∫¢Õß
π‘«§≈’‚Õ‰∑¥å µ≈Õ¥®π¬’π (gene) ´÷Ëß‡ªìπµ—«§«∫§ÿ¡°“√ √â“ß
‚ª√µ’π¢Õß¡πÿ…¬å‰¥âÕ¬à“ß≈÷°´÷Èß¢÷Èπ §«“¡ ”‡√Á®π’È®–π”¡“ Ÿà
°“√ªØ‘«‘µ‘§√—Èß„À≠à¢Õß«ß°“√«‘∑¬“»“ µ√å ‚¥¬‡©æ“–
«‘∑¬“»“ µ√å°“√·æ∑¬å ‡π◊ËÕß®“°°“√«‘π‘®©—¬ °“√¥Ÿ·≈√—°…“
ºŸâªÉ«¬ µ≈Õ¥®π°“√ªÑÕß°—π‚√§µà“ßÊ „π¬ÿ§π’È®–µâÕßÕ“»—¬
¢âÕ¡Ÿ≈∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡ (genetic background) ¢ÕßºŸâªÉ«¬‡¢â“¡“
√à«¡¥â«¬ ¥—ßπ—Èπ æ—≤π“°“√¢Õß°“√·æ∑¬å„π¬ÿ§π’È®÷ß¡—°‡√’¬°
°—π‚¥¬∑—Ë«‰ª«à“ ¬ÿ§À≈—ß®’‚π¡ (post-genomic era) ´÷Ëß¡’§«“¡

®”‡ªìπÕ¬à“ß¬‘Ëß∑’Ë∫ÿ§≈“°√∑“ß°“√·æ∑¬å„π∑ÿ° “¢“®–µâÕß
„Àâ§«“¡ π„®°—∫§«“¡√Ÿâ„À¡à∑’Ë®–‡°‘¥¢÷ÈπÕ¬à“ß√«¥‡√Á«„π¬ÿ§π’È
‡æ◊ËÕª√–‚¬™πå„π°“√¥Ÿ·≈√—°…“ºŸâªÉ«¬µàÕ‰ª

º≈°√–∑∫¢Õß‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬åµàÕ‡«™ªØ‘∫—µ‘

(Consequences of HGP in Medicine)

‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å ‡ªìπ‚§√ß°“√∑“ß™’««‘∑¬“¢π“¥
„À≠à∑’Ë ÿ¥‡∑à“∑’Ë‡§¬¡’¡“„πª√–«—µ‘ ¢Õß«ß°“√«‘∑¬“»“ µ√å
‚§√ß°“√π’È‰¥â∂Ÿ°√‘‡√‘Ë¡‚¥¬π—°«‘∑¬“»“ µ√å„π À√—∞Õ‡¡√‘°“µàÕ
¡“‰¥â·æ√à¢¬“¬·≈–‰¥â√—∫§«“¡√à«¡¡◊Õ®“°π—°«‘∑¬“»“ µ√å
®“°∑—Ë«‚≈° ‚§√ß°“√π’È¡’‡ªÑ“À¡“¬‡æ◊ËÕ∑”·ºπ∑’Ë (mapping) ·≈–
À“≈”¥—∫¢Õßπ‘«§≈’‚Õ‰∑¥å (sequencing) ∑’Ë¡’∑—ÈßÀ¡¥ª√–¡“≥
3 æ—π≈â“π§Ÿà‡∫  (base pair) „π®’‚π¡¢Õß¡πÿ…¬å ´÷Ëß∫√√®ÿ¬’π
(gene) ∑—ÈßÀ¡¥ª√–¡“≥ 30,000-40,000 ¬’π πÕ°®“°π’È¬—ß
∑”°“√»÷°…“„π≈—°…≥–‡¥’¬«°—π°—∫ ‘Ëß¡’™’«‘µÕ’°À≈“¬™π‘¥
(‡™àπ E.Coli ÀπÕπµ—«·∫π ·¡≈ßÀ«’Ë ·≈–ÀπŸ ‡ªìπµâπ) ‡æ◊ËÕ
‡ª√’¬∫‡∑’¬∫°—∫®’‚π¡¢Õß¡πÿ…¬å µàÕ¡“‚§√ß°“√π’È‰¥â¢¬“¬
§√Õ∫§≈ÿ¡ ‘Ëß¡’™’«‘µ™π‘¥Õ◊ËπÊ Õ’°‡ªìπ®”π«π¡“° ‚¥¬‡©æ“–
®ÿ≈‘π∑√’¬å∑’Ë°àÕ‚√§„πæ◊™·≈– —µ«å∑’Ë¡’§«“¡ ”§—≠∑“ß‡»√…∞°‘®
‡°◊Õ∫∑ÿ°™π‘¥ ‡¡◊ËÕ‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å ‘Èπ ÿ¥≈ß §«“¡√Ÿâ∑’Ë‰¥â
®“°‚§√ß°“√π’È·≈–°“√æ—≤π“‡∑§‚π‚≈¬’∑’Ë‡°’Ë¬«¢âÕß®–°àÕ„Àâ
‡°‘¥°“√‡ª≈’Ë¬π·ª≈ß ·≈–¡’º≈°√–∑∫µàÕ¡πÿ…¬å ·≈– —ß§¡
Õ¬à“ß√ÿπ·√ß ‡ªìπ°“√ªØ‘«—µ‘§√—Èß„À≠àÕ’°§√“«Àπ÷Ëß ´÷Ëß‡√’¬°«à“
ç°“√ªØ‘«—µ‘∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡ (genetic revolution)4

‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å ™à«¬„Àâπ—°«‘∑¬“»“ µ√å∑√“∫√“¬
≈–‡Õ’¬¥æ—π∏ÿ°√√¡∑—ÈßÀ¡¥¢Õß¡πÿ…¬å ´÷Ëß‡ª√’¬∫‡ ¡◊Õπ
æ‘¡æå‡¢’¬«¢Õß°“√ √â“ß¡πÿ…¬å ‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å®–°àÕ
„Àâ‡°‘¥º≈°√–∑∫∑’Ë ”§—≠ 4 ¥â“π§◊Õ
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•

1. ¥â“π«‘∑¬“»“ µ√å·≈–‡∑§‚π‚≈¬’
2. ¥â“π‡°…µ√°√√¡·≈–Õÿµ “À°√√¡
3. ¥â“π°“√·æ∑¬å

·≈– 4. ¥â“π®√‘¬∏√√¡ °ÆÀ¡“¬ ·≈– —ß§¡
 ”À√—∫∫∑§«“¡π’È®–°≈à“«∂÷ß‡©æ“–º≈¢Õß‚§√ß°“√

®’‚π¡¡πÿ…¬å∑’Ë¡’µàÕ°“√·æ∑¬å‡∑à“π—Èπ

°“√·æ∑¬å°—∫‚§√ß°“√®’‚π¡πÿ…¬å

(Medicine and The human genome project)

®’‚π¡¡πÿ…¬å‡ªìπµ—«°”Àπ¥·≈–§«∫§ÿ¡¢∫«π°“√°”‡π‘¥
¢Õß¡πÿ…¬å °“√¡’ ÿ¢¿“æ¥’À√◊Õ°“√‡°‘¥‚√§¿—¬‰¢â‡®Á∫ µ≈Õ¥®π
Õ“¬ÿ¢—¬¢Õß¡πÿ…¬å·µà≈–§π ¢âÕ¡Ÿ≈®“°‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å
®–∑”„Àâ§«“¡√Ÿâ∑“ß¡πÿ…¬™’««‘∑¬“ (human biology) ·≈–
°“√·æ∑¬å (Medicine) ¡’§«“¡ ¡∫Ÿ√≥å¬‘Ëß¢÷Èπ ·æ∑¬å®–¡’§«“¡√Ÿâ
·≈–‡¢â“„®∂÷ßæ¬“∏‘°”‡π‘¥ (pathogenesis) ¢Õß‚√§µà“ßÊ ·∑∫
∑ÿ°™π‘¥ ∑—Èß‚√§∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡·≈–‚√§Õ◊ËπÊ ∑’Ë‰¡à‰¥â¡’°“√
∂à“¬∑Õ¥‰ª Ÿà≈Ÿ°À≈“π‚¥¬µ√ß ‡π◊ËÕß®“°„πªí®®ÿ∫—π‡ªìπ∑’Ë¬Õ¡
√—∫°—π‚¥¬∑—Ë«‰ª·≈â««à“°«à“√âÕ¬≈– 90 ¢Õß‚√§¿—¬‰¢â‡®Á∫µà“ßÊ
¡’ªí®®—¬∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡‰ª‡°’Ë¬«¢âÕß¥â«¬‡ ¡Õ §«“¡√Ÿâ·≈–§«“¡
‡¢â“„®∑’Ë‡°‘¥®“°°“√π”¢âÕ¡Ÿ≈∑’Ë‰¥â®“°‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å
¡“∑”°“√»÷°…“‡æ‘Ë¡‡µ‘¡®–™à«¬„Àâ‡°‘¥§«“¡°â“«Àπâ“∑“ß°“√
·æ∑¬å∑ÿ°Ê ¥â“π ∑—Èß„π¥â“π°“√µ√«®«‘π‘®©—¬ °“√§«∫§ÿ¡
ªÑÕß°—π ·≈–°“√√—°…“‚√§„Àâ¡’ª√– ‘∑∏‘¿“æ¥’¬‘Ëß¢÷Èπ „π∑’Ëπ’È
®–¢Õ·∫àßº≈°√–∑∫¢Õß‚§√ß°“√ ®’‚π¡¡πÿ…¬åµàÕ°“√·æ∑¬å
‡ªìπ 3  à«π ¥—ßπ’È§◊Õ

1. °“√«‘π‘®©—¬‚√§ (Diagnosis)
2. °“√√—°…“¥â«¬¬’π (Gene therapy)
3. °“√æ—≤π“¬“∑’Ë ‡À¡“– ¡ ”À√—∫ªí®‡®°∫ÿ§§≈

‚¥¬Õ“»—¬§«“¡√Ÿâæ◊Èπ∞“π∑“ß«‘∑¬“»“ µ√å°“√·æ∑¬å (Drug
development)

°“√«‘π‘®©—¬‚√§

„πªí®®ÿ∫—π¡’°“√§âπæ∫¬’π∑’Ë∑”„Àâ‡°‘¥‚√§ (disease genes)
ª√–¡“≥ ~1,200 ¬’π5  ´÷Ëß¬’π°àÕ‚√§‡À≈à“π’ÈÕ“®‡°‘¥¢÷Èπ‰¥â®“°
°≈‰° Õßª√–°“√¥â«¬°—π§◊Õ

1. °“√ºà“‡À≈à“¢Õß¬’π ·≈–
2. §«“¡º‘¥ª°µ‘¢Õß≈”¥—∫‡∫ „π¬’ππ—Èπ ´÷Ëß¡’º≈µàÕ

¢∫«π°“√µ—¥µàÕ¬’π (splicing) ·≈–°“√§«∫§ÿ¡°“√∑”ß“π
¢Õß¬’ππ—ÈπÊ (gene regulation)

§«“¡‡¢â“∂÷ß°≈‰°∑’Ë∑”„Àâ¬’π∑’Ëª°µ‘ ‡ª≈’Ë¬π ¿“æ‰ª‡ªìπ
¬’π∑’Ë°àÕ‚√§  ™à«¬„Àâ·æ∑¬å·≈–π—°«‘∑¬“»“µ√å “¡“√∂„™â
‡∑§‚π‚≈¬’∑“ß™’««‘∑¬“‚¡‡≈°ÿ≈ (molecular biology) ¡“™à«¬
„π°“√«‘π‘®©—¬«à“ºŸâ„¥¡’¬’π°àÕ‚√§ À√◊Õ‡ªìπæ“Àπ–¢Õß¬’π
‡À≈à“π’È ∑”„Àâ·æ∑¬å¡’‚Õ°“ «‘π‘®©—¬¿“«–µà“ßÊ ‰¥â°àÕπ∑’Ë®–

¡’°“√· ¥ßÕÕ°¢ÕßÕ“°“√‚√§∑’Ë “¡“√∂«‘π‘®©—¬‰¥â°àÕπ¡’
°“√· ¥ßÕÕ°¢ÕßÕ“°“√ (pre-symptomatic diagnosis) ‚¥¬
Õ“»—¬¢âÕ¡Ÿ≈∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡ ‰¥â·°à

- ‚√§∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡ ™π‘¥ simplex ·≈– complex dis-
order

- ‚√§¡–‡√Áß
- §«“¡º‘¥ª°µ‘∑“ßæƒµ‘°√√¡
- §«“¡º‘¥ª°µ‘¢Õß‡¡µ“∫Õ≈‘ ¡
- §«“¡º‘¥ª°µ‘¢Õß¬’π∑’ËÕ“®¡’º≈‚¥¬ÕâÕ¡µàÕ ÿ¢¿“æ

 ”À√—∫‚√§∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡™π‘¥ simplex π—Èπ ‡°‘¥®“°
§«“¡º‘¥ª°µ‘¢Õß¬’π‡¥’¬« ∑”„Àâ°“√«‘π‘®©—¬‚√§ “¡“√∂
∑”‰¥â‚¥¬ßà“¬ ·µà ”À√—∫‚√§∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡™π‘¥ complex À√◊Õ
Õ“®‡√’¬°«à“ polygenic disorder À√◊Õ Quantitative trait locus
(QTL) π—Èπ‡ªìπ¿“«–∑’Ë‡°‘¥®“°§«“¡º‘¥ª°µ‘¢Õß¬’πÀ≈“¬Ê ¬’π
∑”„Àâ°“√»÷°…“∂÷ß “‡Àµÿ¢Õß¿“«–‡À≈à“π’È∑”‰¥â‚¥¬¬“° ·µà
§«“¡√Ÿâ®“°‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å√à«¡°—∫æ—≤π“°“√¢Õß
‡∑§‚π‚≈¬’∑’Ë‡√’¬°«à“ DNA chips À√◊Õ DNA micro arrays ∑”„Àâ
π—°«‘∑¬“»“ µ√å “¡“√∂µ√«® Õ∫°“√°≈“¬æ—π∏ÿå (mutation)
¢Õß¬’π®”π«π¡“°Ê (500-2,000 ¬’π) ·≈–¬—ß “¡“√∂»÷°…“
°“√· ¥ßÕÕ° (expression) ¢Õß mRNA „π‡´≈≈å·µà≈–‡´≈≈å
‰¥â‚¥¬≈–‡Õ’¬¥·≈–·¡àπ¬” ´÷Ëß¡’ª√–‚¬™πå‡ªìπÕ¬à“ß¡“°„π
°“√»÷°…“À“¬’π∑’Ë√à«¡‡ªìπ “‡Àµÿ¢Õß‚√§∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡™π‘¥
complex „πªí®®ÿ∫—π‰¥â¡’°“√π”‡∑§‚π‚≈¬’ DNA chips ¡“„™â
°—πÕ¬à“ß·æ√àÀ≈“¬·≈â« ‡™àπ „π°“√»÷°…“§«“¡À≈“°À≈“¬
∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡¢Õß‡™◊ÈÕ HIV, °“√°≈“¬æ—π∏ÿå¢Õß¬’π P53 „π
‡π◊ÈÕ‡¬◊ËÕ¢Õß‡µâ“π¡ ·≈–°“√· ¥ßÕÕ°¢Õß cytochrom P450
„π‡π◊ÈÕ‡¬◊ËÕµà“ßÊ ‡ªìπµâπ

§«“¡√Ÿâ∑’Ë‡°‘¥¢÷Èπ®“°‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å™à«¬„Àâπ—°
«‘∑¬“»“ µ√å “¡“√∂«‘π‘®©—¬¬’π°àÕ‚√§‰¥âÕ¬à“ß√«¥‡√Á«¢÷Èπ
‚¥¬Õ“»—¬‡∑§π‘§∑’Ë‡√’¬°«à“ çpositional cloningé ∑”„Àâ¿“«–
µà“ßÊ À≈“¬Õ¬à“ß “¡“√∂∂Ÿ°µ√«®«‘π‘®©—¬‰¥â°àÕπ§≈Õ¥‡™àπ
¿“«– short stature (Pseudoachondroplasia) °≈ÿà¡Õ“°“√
Apert Syndrome (Craniosynostosis) ·≈–¿“«– X-linked
adreno- leucosyatrophy ‡ªìπµâπ

 “¡“√∂ √ÿªª√–‚¬™πå¢Õß‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å∑’Ë¡’µàÕ
°“√«‘π‘®©—¬‚√§ ‰¥â¥—ßπ’È§◊Õ

1. ‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å™à«¬„Àâ‡√“∑√“∫·ºπ∑’Ë∑“ß
æ—π∏ÿ°√√¡∑’Ë¡’§«“¡≈–‡Õ’¬¥∑”„Àâπ—°«‘∑¬“»“ µ√å “¡“√∂
µ√«®À“µ”·Àπàß¢Õß¬’π°àÕ‚√§ ‰¥âÕ¬à“ß√«¥‡√Á«¬‘Ëß¢÷Èπ

2. §«“¡≈–‡Õ’¬¥·≈–·πà™—¥¢Õß·ºπ∑’Ë∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡
∑”„Àâπ—°«‘∑¬“»“ µ√å “¡“√∂µ√«®«‘π‘®©—¬§«“¡º‘¥ª°µ‘
¢Õß¬’π‰¥âÕ¬à“ß√«¥‡√Á« ·¡â®–‡ªìπ§«“¡º‘¥ª°µ‘‡æ’¬ß‡≈Á°πâÕ¬
‡™àπ point mutation °Áµ“¡
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3. ¢âÕ¡Ÿ≈∑’Ë‰¥â®“°‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å™à«¬„Àâ‡°‘¥
æ—≤π“°“√¢Õß‡∑§π‘§∑’Ë‡√’¬°«à“ DNA chips ´÷Ëß™à«¬„Àâ‡√“
 “¡“√∂∑”°“√»÷°…“¬’πÀ≈“¬Ê ¬’π‰¥âæ√âÕ¡°—πÀ√◊Õ
 “¡“√∂∑”°“√µ√«®§—¥°√Õß∑“ßæ—π∏ÿ»“ µ√å¢Õß°≈ÿà¡¬’π
(gene profile screening) ‰¥â

¬’π∫”∫—¥ (Gene therapy)

¬’π∫”∫—¥ (gene therapy) : À¡“¬∂÷ß °“√π”¬’π∑’Ëª°µ‘ ‡¢â“
 Ÿà‡´≈≈å¢ÕßºŸâªÉ«¬ ‡æ◊ËÕ∑¥·∑π¬’π ∑’Ë¡’§«“¡∫°æ√àÕß„π°“√
§«∫§ÿ¡°“√ —ß‡§√“–Àå‚ª√µ’π´÷Ëß¡’§«“¡®”‡ªìπµàÕ°“√∑”
Àπâ“∑’Ë¢Õß‡´≈≈å

¬’π∫”∫—¥  “¡“√∂·∫àß‰¥â‡ªìπ 2 ™π‘¥ §◊Õ
1. ¬’π∫”∫—¥ ”À√—∫‡´≈≈å√à“ß°“¬ (Somatic gene therapy)
2. ¬’π∫”∫—¥ ”À√—∫‡´≈≈å ◊∫æ—π∏ÿå (Germline therapy)
‚¥¬∑—Ë«‰ª¬’π∫”∫—¥¡—°®–∑”„π‡π◊ÈÕ‡¬◊ËÕ∑’Ë‰¡à„™à√–∫∫

 ◊∫æ—π∏ÿå ‡æ◊ËÕÀ≈’°‡≈’Ë¬ß§«“¡‡ ’Ë¬ß∑’Ë®–¡’°“√∂à“¬∑Õ¥¬’π∑’Ë„ à
‡¢â“‰ª¿“¬À≈—ß (inserted gene) ‰ª Ÿà√ÿàπ≈Ÿ°À≈“¬µàÕ‰ª „π
ªí®®ÿ∫—π¡’‚√§À≈“¬™π‘¥∑’Ë°”≈—ß¡’°“√∑¥≈Õß√—°…“¥â«¬¬’π
∫”∫—¥ ‡™àπ severe combined immunodeficiency disease (SCID)
(´÷Ëß‰¥â‡√‘Ë¡√—°…“‡ªìπ§√—Èß·√°„πªï §.».1990) ‚√§¡–‡√Áß™π‘¥µà“ßÊ
‡™àπ glioblastoma, ‚√§ cystic fibrosis ‚√§‡Õ¥ å ·≈–‚√§ sickle
cell anemia ‡ªìπµâπ

‡∑§π‘§„π¢∫«π°“√¬’π∫”∫—¥ ¡’Õ¬Ÿà 2 «‘∏’§◊Õ
1. Ex vivo : §◊Õ°“√π”‡´≈≈å¢ÕßºŸâªÉ«¬ÕÕ°¡“πÕ°

√à“ß°“¬ ·≈â«∑”°“√¥—¥·ª≈ßæ—π∏ÿ°√√¡¢Õß‡´≈≈åπ—Èπ ‚¥¬
°“√‡æ‘Ë¡¬’π∑’ËºŸâªÉ«¬¢“¥ À≈—ß®“°π—Èπ°Á¬â“¬‡´≈≈å∑’Ë‰¥â√—∫°“√
¥—¥·ª≈ßæ—π∏ÿ°√√¡π’È°≈—∫ Ÿà√à“ß°“¬¢ÕßºŸâªÉ«¬

2. In vivo : §◊Õ °“√ Õ¥·∑√° (insert) ¬’π‡¢â“‰ª„πµ—«π”
(vector) ‡™àπ ‰«√—  ®“°π—Èπ°Á àßµ—«π”‡¢â“ Ÿà√à“ß°“¬¢ÕßºŸâªÉ«¬
µàÕ‰ª

°“√æ—≤π“¬“∑’Ë‡À¡“– ¡ ”À√—∫ªí®‡®°∫ÿ§§≈

(Individualized drug development)

°“√‡¢â“„®·ºπ∑’Ë∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡¢Õß¡πÿ…¬å  ∑”„Àâπ—°
«‘∑¬“»“ µ√å  ∑√“∫«à“¡πÿ…¬å·µà≈–§π®–¡’§«“¡·µ°µà“ß
∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡°—π‡≈Á°πâÕ¬∑’Ë‰¡à°àÕ„Àâ‡°‘¥‚√§ ·µà™à«¬„Àâ·µà≈–
§π¡’≈—°…≥–‡©æ“–  πÕ°®“°π—Èπ·µà≈–§πÕ“®®–‡ªìπæ“À–
¢Õß¬’π°àÕ‚√§∫“ß™π‘¥ À√◊ÕÕ“®¡’§«“¡‰« (susceptible) µàÕ
ªí®®—¬∑“ß ‘Ëß·«¥≈âÕ¡∫“ßª√–°“√·µ°µà“ß°—π ¢âÕ¡Ÿ≈‡À≈à“π’È
®–¡’ª√–‚¬™πå¡“°„π°“√º≈‘µ¬“∑’Ë¡’§«“¡‡À¡“– ¡ ”À√—∫
ª√–™“™π„π·µà≈–¿Ÿ¡‘¿“§∑’Ë¡’æ◊Èπ∞“π∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡ (genetic

background) ∑’Ë·µ°µà“ß°—π À√◊Õ·¡â·µà‡ªìπ°“√‡≈◊Õ°«‘∏’°“√
√—°…“∑’Ë‡À¡“– ¡„π≈—°…≥–‡©æ“–∫ÿ§§≈ (presonalized
medicine) ∑’ËÕ“®‡°‘¥¢÷Èπ„πÕπ“§µÕ—π„°≈âπ’È

∫∑∫“∑¢Õß‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å°—∫°“√√—°…“

¿“«–¡’∫ÿµ√¬“° (HGP and Infertility)

¿“«–¡’∫ÿµ√¬“° (infertility) π—∫«à“‡ªìπªí≠À“∑“ß
Õπ“¡—¬‡®√‘≠æ—π∏ÿå∑’Ë ”§—≠ ¡’ºŸâª√–‡¡‘π«à“ §Ÿà ¡√ ∑ÿ°Ê 6-10
§Ÿà®–ª√– ∫°—∫¿“«–¡’∫ÿµ√¬“°6 ¡’√“¬ß“π«à“¿“«–¡’∫ÿµ√¬“°
·≈–°“√·∑âß‡ªìπÕ“®‘π¡’§«“¡ —¡æ—π∏å°—∫§«“¡º‘¥ª°µ‘∑“ß
æ—π∏ÿ°√√¡7  ‚¥¬‡©æ“–Õ¬à“ß¬‘Ëß„πºŸâ™“¬∑’Ë¡’¿“«– azoospermia
À√◊Õ severe oligospermia ®–æ∫«à“¡’§«“¡™ÿ°¢Õß ¿“«–
Y-chromosome microdeletion ª√–¡“≥ 10-15%8 πÕ°®“°π’È
·≈â«¬—ß¡’√“¬ß“π«à“§«“¡º‘¥ª°µ‘¢Õß°“√‡®√‘≠æ—π∏ÿåÀ≈“¬Ê
ª√–‡¿∑¡’§«“¡ —¡æ—π∏å°—∫§«“¡º‘¥ª°µ‘∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡ ‡™àπ

- ¿“«–¥◊ÈÕµàÕ·Õπ‚¥√‡®π (androgen insensitivity)
∑’Ë‡ªìπ “‡Àµÿ„ÀâºŸâªÉ«¬´÷Ëß¡’‚§√‚¡‚´¡‡ªìπ 46, XY ¡’Õ«—¬«–
‡æ»¿“¬πÕ°· ¥ß‡ªìπ·∫∫À≠‘ß  ¿“«–π’È‡°‘¥®“°§«“¡
º‘¥ª°µ‘¢Õß¬’π∑’Ë§«∫§ÿ¡°“√ √â“ß androgen receptor ´÷Ëß¬’π
™π‘¥π’ÈÕ¬Ÿà∫π‚§√‚¡‚´¡ X πÕ°®“°π—Èπ¬—ßæ∫«à“§«“¡º‘¥ª°µ‘
¢Õß andogern binding domain ¢Õß androgen receptor À√◊Õ
§«“¡º‘¥ª°µ‘„π°“√∑”ß“π¢Õß androgen receptor °ÁÕ“®
∑”„Àâ‡°‘¥¿“«–π’È‰¥â  °“√»÷°…“∑“ß™’««‘∑¬“‚¡‡≈°ÿ≈∑”„Àâ
∑√“∫«à“¿“«–π’È‡°‘¥®“°°“√°≈“¬æ—π∏ÿå (mutation) ¢Õß¬’π
Xq 11-12  ´÷Ëß§«∫§ÿ¡°“√ √â“ß androgen receptor 9

- °≈ÿà¡Õ“°“√ Kallmanûs Syndrome ‡ªìπ¿“«–æ√àÕß
‚°π“‚¥‚∑√ªîπ·µà°”‡π‘¥ ‡ªìπº≈¡“®“°°“√∑’Ë‡´≈≈åª√– “∑
∑’Ë∑”Àπâ“∑’Ë √â“ß·≈–À≈—Ëß GnRH ‰¡à¡’°“√‡§≈◊ËÕπ¬â“¬®“°
olfactory placode ´÷ËßÕ¬Ÿà„π®¡Ÿ° ¡“¬—ß arcuate nucleus ¢Õß
Œ—¬‚ª∏“≈“¡— ∑”„ÀâŒ—¬‚ª∏“≈“¡—  ‰¡à “¡“√∂ √â“ß·≈–À≈—Ëß
GnRH ‰¥â ®÷ß¡’√–¥—∫‚°π“‚¥‚∑√ªîπ∑—Èß 2 ™π‘¥ §◊Õ FSH ·≈–
LH µË” ∑”„ÀâºŸâªÉ«¬‰¡à¡’√–¥Ÿ ·≈–¡’¿“«–¡’∫ÿµ√¬“°„π∑’Ë ÿ¥ °≈ÿà¡
Õ“°“√ Kallmannûs Syndrome π’ÈÕ“®‡°‘¥¢÷Èπ‰¥â‡Õß À√◊Õ‡°‘¥
®“°§«“¡º‘¥ª°µ‘∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡°Á‰¥â „π°√≥’∑’Ë‡°‘¥®“°§«“¡
º‘¥ª°µ‘∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡π—Èπ æ∫«à“‡°‘¥®“°°“√°≈“¬æ—π∏ÿå
(mutation) ¢Õß¬’π∑’Ë¡’™◊ËÕ«à“ KAL gene ´÷ËßÕ¬Ÿà∫π·¢π —Èπ¢Õß
‚§√‚¡‚´¡ X „πµ”·Àπàß Xp22-3 ‚¥¬ KAL gene π’È ®–‡ªìπ¬’π
∑’Ë∑”Àπâ“∑’Ë§«∫§ÿ¡°“√ √â“ß anosmin-1 ´÷Ëß‡ªìπ‚ª√µ’π∑’Ë™à«¬
°√–µÿâπ„Àâ GnRH neuron ¡’°“√‡§≈◊ËÕπ¬â“¬ Ÿàµ”·Àπàßª°µ‘ 9-10

- ¿“«–√—ß‰¢à≈â¡‡À≈«°àÕπ«—¬Õ—π§«√ (premature ovarian
failure) §◊Õ¿“«–∑’Ë¡’°“√≈¥≈ß¢ÕßøÕß‰¢à‡√Á«°«à“«—¬Õ—π ¡§«√
∑”„ÀâºŸâªÉ«¬¢“¥ª√–®”‡¥◊Õπ ·≈–¡’∫ÿµ√¬“°‰¥â ·¡â«à“Õ“¬ÿ®–
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•

¬—ßπâÕ¬°«à“ 40 ªï ºŸâªÉ«¬„π°≈ÿà¡π’È à«π„À≠à‰¡à∑√“∫ “‡Àµÿ
·µà∫“ß à«πÕ“®‡°‘¥®“°§«“¡º‘¥ª°µ‘∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡‰¥â ‚¥¬
§«“¡º‘¥ª°µ‘∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡∑’Ëæ∫‰¥â∫àÕ¬∑’Ë ÿ¥„πºŸâªÉ«¬°≈ÿà¡π’È
§◊Õ 45,X ·≈– 47,XXY πÕ°®“°π—ÈπÕ“®æ∫¿“«– mosaicism
·≈–§«“¡º‘¥ª°µ‘∑“ß‚§√ß √â“ß¢Õß‚§√‚¡‚´¡‡æ»‰¥â °“√
µ√«®¥â«¬«‘∏’ fluorescence in situ hydrodization (FISH) ®–
™à«¬„Àâ “¡“√∂«‘π‘®©—¬¿“«– mosaicism ∑’Ë‡ªìπ·∫∫ 45,X/46,XX
‰¥â¥’¬‘Ëß¢÷Èπ 9,11-12

- °≈ÿà¡Õ“°“√ Polycystic ovary syndrome §◊Õ°≈ÿà¡
Õ“°“√∑’Ë¡’æ—≤π“°“√¢ÕßøÕß‰¢à (follicle) „π·µà≈–√Õ∫‡¥◊Õπ
‰¥â‰¡à ¡∫Ÿ√≥å ∑”„Àâ‰¡à¡’°“√µ°‰¢à ®÷ß‡°‘¥¿“«–¡’∫ÿµ√¬“°‰¥â
ºŸâªÉ«¬„π°≈ÿà¡π’È¡—°¡’√Ÿª√à“ßÕâ«π ¡’Õ“°“√¢Õß·Õπ‚¥√‡®π Ÿß
‡™àπ ¡’ ‘« º‘«¡—π À√◊Õ¢π¥° ·≈–‡¡◊ËÕµ√«®§≈◊Ëπ‡ ’¬ß§«“¡∂’Ë
 Ÿß∑“ßπ√’‡«™¡—°æ∫«à“√—ß‰¢à®–¡’øÕß‰¢à¢π“¥‡ âπºà“»Ÿπ¬å°≈“ß
ª√–¡“≥ 2-8 ¡‘≈≈‘‡¡µ√ °√–®“¬Õ¬Ÿà∫√‘‡«≥√Õ∫πÕ° ¢Õß
ovarian cortex ‡√’¬°≈—°…≥–∑’Ëµ√«®æ∫π’È«à“ polycystic ovary
°≈ÿà¡Õ“°“√ polycystic ovary syndrome π’È®—¥‡ªìπ§«“¡º‘¥
ª°µ‘∑“ß‡Õπ‚¥√§√’π (endocrinopathy) ∑’Ëæ∫‰¥â∫àÕ¬∑’Ë ÿ¥
™π‘¥Àπ÷Ëß„π µ√’ °“√»÷°…“∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡æ∫«à“¿“«–π’È®–¡’
Õÿ∫—µ‘°“√ Ÿß¢÷Èπ„π§π∑’Ë¡’ª√–«—µ‘§√Õ∫§√—« ·µà¬—ß‰¡à¡’¬’π‡¥’Ë¬«
∑’ËÕ∏‘∫“¬°“√‡°‘¥¿“«–π’È‰¥â ªí®®ÿ∫—ππ—°«‘∑¬“»“ µ√å‡™◊ËÕ«à“
¿“«–π’È‡°‘¥®“°§«“¡º‘¥ª°µ‘¢Õß°≈ÿà¡¬’π (polygenic disorder)
´÷Ëß¬’π∑’Ë‡™◊ËÕ«à“Õ“®¡’ à«π∑”„Àâ‡°‘¥¿“«–π’È ‰¥â·°à CYP11a,
insulin gene ·≈–¬’π„πµ”·Àπàß locus ∑’ËÕ¬Ÿà„°≈â°≈—∫ insulin
receptor ´÷ËßÕ¬Ÿà∫π‚§√‚¡‚´¡∑’Ë 19 „πµ”·Àπàß 19 P13.313-15

°“√»÷°…“¥â«¬«‘∏’ genome-wide scan „πºŸâªÉ«¬°≈ÿà¡π’È ®–
∑”„Àâ‡√“∑√“∫¬’π À√◊Õ°≈ÿà¡¬’π∑’Ë∑”„Àâ‡°‘¥¿“«–π’È‰¥â™—¥‡®π¢÷Èπ
Õ—π®–π”¡“´÷Ëß·π«∑“ß„π°“√¥Ÿ·≈√—°…“À√◊ÕªÑÕß°—π¿“«–π’È
µàÕ‰ª

®–‡ÀÁπ‰¥â«à“¿“«–¡’∫ÿµ√¬“° ∑—Èß∑’Ë‡°‘¥®“° “‡ÀµÿΩÉ“¬™“¬
·≈–ΩÉ“¬À≠‘ß µà“ß°Á¡’§«“¡ —¡æ—π∏å°—∫§«“¡º‘¥ª°µ‘∑“ß
æ—π∏ÿ°√√¡ πÕ°®“°π—Èπ„π§Ÿà ¡√ ∑’Ë¡’∫ÿµ√¬“°™π‘¥∑’Ë‰¡à∑√“∫
 “‡Àµÿ (unexplained infertility) °Á¡’§«“¡‡™◊ËÕ«à“°“√»÷°…“·∫∫
genome-wide screening ®–™à«¬„Àâπ—°«‘∑¬“»“ µ√åµ√«®æ∫
§«“¡º‘¥ª°µ‘∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡∑’Ë‡ªìπ “‡Àµÿ¢Õß¿“«–¥—ß°≈à“«‰¥â
®÷ß°≈à“«‰¥â«à“¢âÕ¡Ÿ≈®“°‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å¡’ª√–‚¬™πå„π
°“√¥Ÿ·≈√—°…“§Ÿà ¡√ ∑’Ëª√– ∫¿“«–¡’∫ÿµ√¬“° ‚¥¬‡©æ“–
Õ¬à“ß¬‘Ëß„π·ßà¢Õß°“√«‘π‘®©—¬ “‡Àµÿ¢Õß¿“«–¡’∫ÿµ√¬“°„π§Ÿà
 ¡√ ·µà≈–§Ÿà ¬‘Ëß‰ª°«à“π—Èπ§«“¡°â“«Àπâ“¥â“π«‘∑¬“°“√™à«¬
°“√‡®√‘≠æ—π∏ÿå (assisted conception) ‰¥â™à«¬„Àâ·æ∑¬å “¡“√∂
™à«¬„Àâ§Ÿà ¡√ ®”π«π¡“°  ¡’∫ÿµ√‰¥â ¡§«“¡ª√“√∂π“
‡∑§‚π‚≈¬’‡À≈à“π’È‰¥â∂Ÿ°π”¡“ª√–¬ÿ°µå„™â°—∫§«“¡°â“«Àπâ“∑“ß
æ—π∏ÿ»“ µ√å  ·≈–™’««‘∑¬“‚¡‚≈°ÿ≈∑”„Àâªí®®ÿ∫—ππ’È·æ∑¬å

 “¡“√∂∑”°“√µ√«®«‘π‘®©—¬‚√§∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡∑’Ë‡°‘¥®“°§«“¡
º‘¥ª°µ‘¢Õß¬’π‡¥’Ë¬« (simplex genetic disease) ‰¥â‚¥¬„™â
®ÿ≈À—µ∂°“√ (micromanipulation) ‡æ◊ËÕπ” blastomere ¢Õßµ—«ÕàÕπ
„π√–¬– 8-16 ‡´≈≈å  ¡“∑”°“√µ√«®«‘‡§√“–Àå∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡
°àÕπ°“√Ωíßµ—«¢Õßµ—«ÕàÕπÀ√◊Õ∑’Ë‡√’¬°«à“  °“√µ√«®«‘π‘®©—¬
°àÕπ°“√Ωíßµ—« (pre-implantation diagnosis) ‡¡◊ËÕ‡√“∑√“∫
‚§√ß √â“ß¢Õß·ºπ∑’Ëæ—π∏ÿ°√√¡¡πÿ…¬å‰¥â¥’¬‘Ëß¢÷Èπ ¡’°“√§“¥
°“√≥å«à“„πÕπ“§µÕ—π„°≈âπ’È‡√“®– “¡“√∂µ√«®«‘‡§√“–Àå
‡æ◊ËÕÀ“§«“¡‡ ’Ë¬ß∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡ (genetic predisposition) µàÕ
‚√§∫“ßÕ¬à“ß∑’Ë‡°‘¥®“°¬’πÀ≈“¬Ê ™π‘¥ ‡™àπ ‚√§¢Õß√–∫∫
À—«„®·≈–À≈Õ¥‡≈◊Õ¥ ‚√§¡–‡√Áß À√◊Õ·¡â°√–∑—Ëß°“√µ√«®
°√ÕßÀ“ genetic trait ‡æ◊ËÕª√–‡¡‘π≈—°…≥–°“√· ¥ßÕÕ°
(phenotype) ¢Õß¡πÿ…¬å ‡™àπ §«“¡ Ÿß  ’º¡ IQ À√◊Õ·¡â
°√–∑—Ëß ’º‘«‰¥â

 √ÿª (Conclusion)

‚§√ß°“√®’‚π¡πÿ…¬å∑”„Àâπ—°«‘∑¬“»“ µ√å∑√“∫æ‘¡æå‡¢’¬«
„π°“√ √â“ß¡πÿ…¬ǻ ÷Ëßπ—∫‡ªìπ °â“«·√°∑’Ë ”§—≠¬‘Ëß∑“ßæ—π∏ÿ»“ µ√å
∑’Ë®–™à«¬„Àâ‡√“‡¢â“„®∂÷ß‚§√ß √â“ß∑“ßæ—π∏ÿ°√√¡∑’Ëª√–°Õ∫
¢÷Èπ‡ªìπ¡πÿ…¬å Õ¬à“ß‰√°Á¥’¢âÕ¡Ÿ≈®“°‚§√ß°“√®’‚π¡¡πÿ…¬å
™à«¬„Àâ‡√“∑√“∫‡æ’¬ß·§à‚§√ß √â“ß¢Õß®’‚π¡ (structural
genomics) ‡∑à“π—Èπ  °“√π”¢âÕ¡Ÿ≈‡À≈à“π’È¡“»÷°…“µàÕ‰ª®–
∑”„Àâ¡πÿ…¬å “¡“√∂„™âª√–‚¬™πå®“°‚§√ß°“√π’È‰¥â‡µÁ¡∑’Ë¬‘Ëß¢÷Èπ
·π«‚πâ¡¢Õß°“√»÷°…“„πÕπ“§µ §◊Õ°“√»÷°…“∂÷ßÀπâ“∑’Ë¢Õß
¬’π∑ÿ°¬’π¢Õß¡πÿ…¬å (functional genomics) ·≈–°“√»÷°…“
®’‚π¡„π‡™‘ß«‘«—≤π“°“√ (evolutionary genomics) ´÷Ëß
®–™à«¬„Àâ¡πÿ…¬å “¡“√∂π”æ—π∏ÿ»“ µ√å¡“ª√–¬ÿ°µå„™â„Àâ‡°‘¥
ª√–‚¬™πåµàÕ°“√¥”√ß™’«‘µ‰¥âÕ¬à“ß¡’ª√– ‘∑∏‘¿“æ¬‘Ëß¢÷Èπ
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