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 Beyond digital is genomics
                                                                                                             -Nicholas Negroponte*

The genome consists of two sets of 23 giant DNA molecules or chromosomes, with each set containing a
total of 3 billion chemical units.(๑)

ภาพโฆรโมโสม (DNA molecule)
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*On the front cover of the book “As the Future Catches You” by a Spanish author, Juan Enriquez
(First American Edition published by Crown Business, New York, New York, 2001), a Nicholas Negroponte,
the author of “Being Digital” wrote  the cute sentence,  Beyond digital is genomics.

พ.ศ. ๒๔๘๑ William T. Astbury แหงมหาวทิยาลยัลดีสไฺดรบัเกยีรตเิปนหนึง่ในบรรดาบดิาชวีวทิยาโมเลกลุ
เพราะเปนคนแรกทีก่ลาวถงึโครงสรางโมเลกลุของดเีอนเอ(๒)

William T. Astbury จาก http://www.google.co.th/search?q=William+Asbury&espv



ปที ่๓๓ ฉบบัที ่๒  พฤษภาคม-สงิหาคม ๒๕๕๙                                          Volume 33 No. 2  May-August 2016

อณเูวชศาสตร
Molecular Medicine248

บรบิท
เวชศาสตรโมเลกุล(๓)เปนศาสตรเทคนิครวมทางวิทยาศาสตรกายภาพ  เคมี ชีววิทยาและการแพทยที่ระบุ

โครงสรางและกลวิธานความผิดพลาดดานโมเลกุลมูลฐานและพันธุกรรมของโรค  ขอมูลทางเวชศาสตรโมเลกุล
ใหสาระสำคญัของปรากฏการณของเซลลและโมเลกลุและการแทรกแซงถกูตองกวาขอมลูจากการตรวจดานเวชกรรม
ผปูวยและอวยัวะ ทำใหสามารถทำการพฒันาแกไขการแทรกแซงทางโมเลกลุไดถกูตองเปนประโยชนทางเวชปฏบิตัิ

บทความ “ภาวะเลอืดจางเซลลรปูเคยีว: โรคโมเลกลุ” ของลนิสั พอลองิก และคณะ(๔) ลงพมิพวนัที ่ ๒๕ พฤศจกิายน
พ.ศ. ๒๔๙๒ ไดรบัการเชดิชใูหเปนรากฐานความรดูานเวชศาสตรโมเลกลุ(๕)

ตอมา Michael Goossens(๖) ปรทิศันตำรา Principles of Molecular Medicine ของ MS Runge และ Cam
Pattersonฉบบัเรยีบเรยีงครัง้แรก พ.ศ. ๒๕๔๑ แลวใหความเหน็วา “องครวมของชวีวทิยาโมเลกลุกบัพนัธศุาสตร
โมเลกลุไดกอประโยชนมหาศาลตอแพทยศาสตรศกึษา”  ซึง่หมายถงึแพทยศาสตรสาขาเวชศาสตรโมเลกลุ

ความสำเรจ็การอานลำดบัโครงสรางดเีอนเอ ของ J. Craig Venter แหง CeleraGenomics Group และ Francis
Collins ผอูำนวยการสถาบนัวจิยัจโีนมมนษุยแหงชาติ(๗) ทีป่ระกาศในทำเนยีบ White House เมือ่วนัที ่๒๖ มถินุายน
พ.ศ. ๒๕๔๓ เปนจดุการเริม่ตนของเวชศาสตรโมเลกลุ และดำเนนิกาวหนาตอมาอยางรวดเรว็

Linus Pauling
จาก https://www.google.co.th/

search?q=linus+pauling

Craig Venter (ซาย) and Francis Collins (ขวา)

จากhttp://www.the-scientist.com/?articles.view/articleNo/12937/title/
The-Human-Genome/ เปดอานวนัที ่๕ พฤศจกิายน ๒๕๕๘

สถานภาพกาวหนาของเวชศาสตรโมเลกลุ ณ ปจจบุนัทำใหไดเขาใจถงึสมฏุฐานของโรคสวนใหญวาเกดิจากเหตุ
พันธุกรรม(๘) ดังเชนโรคโฆรโมโสม โรคหนวยพันธุกรรมเดี่ยว และโรคพหุปจจัยจากการแสดงออกของหนวย
พันธุกรรมผิดปรกติหลายหนวย อณูเวชศาสตรดานเทคโนโลยีวิเคราะหลำดับคูเบสของตัวแจงสนเทศพันธุกรรม
(จโีนม) ไดชวยระบอุตัลกัษณของหนวยพนัธกุรรมทีเ่ปนสาเหตขุองโรคในคน(๘)นอกจากจากนัน้ยงัมคีวามกาวหนา
ถงึการทดสอบโมเลกลุของหนวยโปรตนีตางๆ (โปรทโีอมคิส)ฺ(๙) ชวยใหการวนิจิฉยัโรคสมบรูณขึน้ สามารถวนิจิฉยั
ตัง้แตกอนเกดิ  เมือ่แรกคลอด หรอืกอนมอีาการโรค

Amy Raskin และ Eli Casdin(๑๐) อารมัภบทในบทความสรปุ “อรโุณทยัแหงเวชศาสตรโมเลกลุ” วาเวชปฏบิตัิ
ในป พ.ศ. ๒๕๙๓ จะเปลีย่นรปูแบบไปเปนการวเิคราะหตวัแจงสนเทศพนัธกุรรมตัง้แตแรกคลอด  ไดขอมลูรหสัสนเทศ
โมเลกุลที่ปรกติและที่ระบุทุกสิ่งทุกอยาง ตั้งแตการตอบสนองตอยาจนถึงโอกาสที่จะเกิดโรครายเหตุอันตรกิริยา
ของโมเลกลุชวีภาพ ถงึจดุนัน้อตุสาหกรรมดานสขุภาพบรบิาลกจ็ะเขาสเูวชกรรมปจเจกและเวชปฏบิตัติรงเหต ุซึง่จะ
ลดคาใชจายจากที่สูญเสียโดยเวชปฏิบัติยืดเยื้อจากวิธีการวินิจฉัยโรคตามอาการและกายภาพรวมกับการทดสอบ
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ทางชวีเคมแีละพยาธกิายวภิาคทีเ่สยีทัง้เวลาและขาดประสทิธผิล รวมถงึการบำบดัรกัษาทีล่องผดิลองถกู การแพยา
และผลขางเคยีงจากยา

ในพธิมีอบรางวลัการกาวหนาทางวชิาการ พ.ศ. ๒๕๕๘ (The Breakthrough Prize Awards)๑๑) Jennifer Doudna
ศาสตราจารยมหาวทิยาลยัแคลฟิอรเนยีทีเ่บริฅอลียี และ Emmannelle Charpentier ศาสตราจารยมหาวทิยาลยัอเูมยี
ศนูยวจิยัการตดิเชือ้เฮลมโฮลตซ ฺ  ไดรบัเกยีรตจิากผลงานการเรยีบเรยีงตวัแจงสนเทศพนัธกุรรม (จโีนม) โดยการ
ตัดหนวยพันธุกรรมที่เสียออก แลวใสหนวยพันธุกรรมดีเขาแทนโดยเธอคนพบกลวิธานภูมิคุมกันสารพันธุกรรม
ของจลุชพีชือ่ CRISPR/Cas9 พบวา CRISPR/Cas9 สามารถตดัเลม็สิง่เสยีหายในสายดเีอนเอออกไปได วธิเีรยีบเรยีง
ตัวแจงสนเทศพันธุกรรมดังกลาวนี้ไดถูกนำไปใชแกไขตำแหนงหนวยพันธุกรรมผิดปรกติ เชนในโรคที่เกิดจาก
ความผดิปรกตทิีห่นวยพนัธกุรรมเดยีว (single gene defects) เชน โรคเนือ้พงัผดืเปนถงุ (cystic fibrosis) และโรค
เลอืดพนัธกุรรม ปจจบุนักำลงัทำการศกึษาเพือ่แกไขโรคจากหลายหนวยพนัธกุรรม

ภาพ Emmanuelle Charpentier (กลางซาย) และ Jennifer A. Doudra (กลางขวา) รับรางวัลการใช CRISPR/Cas9 ตัดตอ
หนวยพนัธกุรรม  จาก https://www.washingtonpost.com/news/innovations/wp/2014/11/11/these-are-3-breakthrough-science-
ideas-youll-be-talking-about-in-2015

สรปุ
แมวา Linus Paulingและคณะ(๕) จะเปนผรูายงานโรคเหตอุณตูัง้แต พ.ศ. ๒๔๙๒ อณเูวชศาสตรเริม่กาวหนา

จรงิจงัเมือ่ Craig Venter และ Francis Collins รายงานเมือ่พ.ศ. ๒๕๔๓ วาถอดรหสัลำดบัสายดเีอนเอไดซึง่ทำให
ทราบหนวยพนัธกุรรมปรกตแิละผดิปรกต ิซึง่จะชวยใหไปทำการแกไขไดตรงจดุ สถาบนัหนวยงานของ Dr. Craig
Venter กำลงับกุเบกิถอดรหสัหนวยดเีอนเอทีเ่ปนสาเหตโุรค เชน ตำแหนงหนวยเดีย่วๆบนตวัแจงสนเทศพนัธกุรรม
ทีม่กีารแปรเปลีย่นไปจากปรกต ิทีเ่รยีกวา SNPs หรอื “snips”(๑๒) และขออางขอเขยีนสำคญัในบทความ “อณเูวชศาสตร
และโรคในคน” ของสถาบนัเทคโนโลยแีมสสะจเูสต็ต(๑๓)  ทีก่ลาววาการประยกุตพลงัอณพูนัธศุาสตรในการแกปญหา
โรคตางๆของมนษุยจะมบีทบาททีเ่ปนประโยชนอยางมากในการบำบดัโรค เชน โรคมะเรง็ โรคหลอดเลอืดกระดาง
โรคหัวใจ โรคกลามเนื้อเหตุประสาทและอื่นๆ  ปจจุบันการวิเคราะหตัวแจงสนเทศพันธุกรรมเพื่อระบุอัตลักษณ
หนวยพนัธกุรรมทีเ่ปนสมฏุฐานของโรค เชนการวเิคราะหหนาทีข่องหนวยพนัธกุรรมหลกัตางๆ รวมถงึตวัรบัโปรตนี
ไขมนัความหนาแนนต่ำในโรคหลอดเลอืดแดงกระดางและโรคหลอดเลอืดสมอง  ตวักดเนือ้งอกและหนวยพนัธกุรรม
ตัวกำเนิดมะเร็ง และการตรวจสาเหตุโรคกลามเนื้อเหตุประสาท เชน โรคอัลซไฮเมอร โรคฮันทิงทั่น และโรค
กลามเนือ้งอกเจรญิผดิปรกติ

บทความนี้เปนเพียงความรูพื้นฐานเกี่ยวกับอณูเวชศาสตร ที่เปนศาสตรคอนขางใหมและเปนที่สนใจ
สำหรบัสวนสำคญัทางเวชบำบดัเฉพาะโรค เชน โรคมะเรง็ รวมทัง้ยา และวคัซนี จะขอรวบรวมมาเสนอในโอกาสตอไป
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Abstract:        Molecular Medicine
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Almost all of the approximately 100 trillion cells in the human body contain a copy of the entire
human genome, the complete set of genetic instructions for all processes from conception to death.
In a separate compartment in the cell, called the nucleus, packed with a 6-feet long molecule of deoxyribonucleic
acid (DNA) in 23 pairs of chromosomes. DNA  is made of two twisting, paired strands; each strand is made
of four chemical units, called nucleotide bases, namely adenine (A), guanine (G), cytosine (C), and thymine
(T). The bases on opposite strands pair specifically, that is, an A pairs with a T, and a C with a G. Such pair
is called a base pair of DNA.  Each set of the long, thread-like molecule of DNA  or chromosomes contains
a total of 3 billion chemical units, in which hundreds to thousands of genes are arrayed along it. The exact
number of genes in the approximately 3 billion base pairs of human DNA is still not known, but is probably
between 20,000 and 25,000.

Studying the human genome-all the DNA – enables scientists to decipher the massive amount
of genetic information contained therein  in the hope of finishing the sequence in the near future with an
accuracy greater than 99.99 percent.  Besides answering questions about our molecular selves, a deeper
understanding of the fundamental mechanisms of life promise to lead to an era of molecular medicine,
with precise new ways to prevent, diagnose and treat diseases.

Alterations in our genes are responsible for an estimated 5000 clearly hereditary diseases, such as
Huntington disease. cystic fibrosis, and sickle cell anemia. The “spellings” of many other genes influence
the development of common illnesses that arise through the interaction of genes with the environment.
 Such  information fuels today’s heady pace of discoveries into the genetic basis of a wide range of disorders,
including diseases caused by changes in single genes, and more common diseases, such as cancer,
Alzheimer’s disease,  diabetes, and heart disease, where several genes in interaction with environmental
factors influence who will develop a disease and when.
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