
ปที ่๓๔ ฉบบัที ่๒  พฤษภาคม-สงิหาคม ๒๕๖๐                                          Volume 34 No. 2  May-August 2017

พุทธชินราชเวชสาร
BUDDHACHINARAJ  MEDICAL JOURNAL 287

ปกิณกะ Miscellany

ศพัทเวชพนัธศุาสตร ๖
Medical Genetic Terms 6

มานพ พทิกัษภากร� สมชยั บวรกติติ��
Manop Pithukpakorn�  Somchai Bovornkitti��

�สาขาเวชพนัธศุาสตร คณะแพทยศาสตรศริริาชพยาบาล มหาวทิยาลยัมหดิล กรงุเทพฯ ๑๐๗๐๐
�Division of Medical Genetics,  Faculty of Medicine, Siriraj Hospital, Mahidol University, Bangkok, 10700

��สำนกัวทิยาศาสตร  ราชบณัฑติยสภา, กรงุเทพฯ  ๑๐๓๐๐
��The Academy of Science, The Royal Institute of Thailand, Bangkok, 10300

Corresponding author. E-mail address:s_bovornkitti@hotmail.com

h2 สัญลักษณของภาวะสืบทอดได (heritability)

คิดเปนคารอยละทางสถิติที่ใชวัดปจจัยพันธุกรรมวา

มีบทบาทในฐานะที่เปนสาเหตุของลักษณะปรากฏ

อยางหนึ่งอยางใดมากนอยเพียงใด เปนความหมาย

เปรยีบเทยีบกบัปจจยัแวดลอม

HAC อกัษรยอของ human artificial chromosome

hapl (o)-  แฮโพล- ว.คำอปุสรรคสมาส หมายถงึ

เดีย่วหรอืงาย

haploid เดี่ยว/ชุดเดียว ว.  เชนเซลลสืบพันธุ

(ไขและตวัอสจุ)ิ มโีฆรโมโสม ๑ ชดุ (haploid genome);

ถาม ี๒ ชดุเรยีก diploidgenome

haploid number จำนวนโฆรโมโสม ๑ ชุด

น.ในมนษุยเซลลสบืพนัธ ุ๑ ชดุมโีฆรโมโสม ๒๓ สำเนา

ซึ่งเทากับครึ่งหนึ่งของจำนวนโฆรโมโสมในเซลลกาย

(diploid number)

haploinsufficiency ภาวะไมเพยีงพอเหต ุผลผลติ

น. ภาวะทีเ่กดิจากอลัลลีปรกตผิลติโปรตนีนอย ไมเพยีงพอ

ทำหนาที่,หรืออัลลีลลักษณะปรากฏผิดปรกติจาก

การกลายพนัธใุนในภาวะเฮเทอโรซยักสั หรอืเกดิจาก

อลัลลีปรกตใินภาวะเฮมซิยักสัทำใหผลผลติของหนวย

พนัธกุรรมมเีพยีงครึง่หนึง่ของปรกติ

haplotype รปูแบบงายพนัธกุรรม น.คำยอของ

haploid genotype หมายถงึ ชดุของอลัลลีหรอืสวนของ

ดีเอ็นเอที่หลายโลคัสเชื่อมตอชิดกันบนโฆรโมโสม

เดยีวกนัและถายทอดไปดวยกนั เชน HLA haplotype,

DNA haplotype

haplotype analysis การวิเคราะหรูปแบบ
พนัธกุรรม น. การวเิคราะหเพือ่ทราบรปูพรรณของสวน

ดีเอ็นเอหรือชุดของตัวกำหนดที่มีการเชื่อมตอกัน

ใชในการวเิคราะหการเชือ่มตอหรอืเมือ่มลีกัษณะทีส่นใจ

อยใูนการตอเชือ่มทีไ่รดลุยภาพกบัชดุตวักำหนด

haplotype block  ชดุรปูแบบงายพนัธกุรรม น.

รูปแปรของดี เอ็นเอพหุสัณฐานบนหลายโลคัส

ทอดยาวบนโฆรโมโสม (๑๐-๑๐๐ กโิลเบส) พบไดบอย

ในประชากรทัว่ไป เนือ่งจากการสบืทอดตอๆมา

Hardy-Weinberg equilibrium ดุลยภาพ
ฮารดีย-ไวนเบิรก น. การคงไวซึ่งสัดสวนความถี่ของ

รปูแบบพนัธกุรรมชนดิตางๆในประชากรทีแ่ตงงานกนั

แบบไมเลอืกสรร ดทูี่selection ดวย

Hardy-Weinberg law (H-W theorem) กฎ

ฮารดีย-ไวนเบิรก น. กฎที่ระบุความสัมพันธระหวาง

ความถี่ขออัลลีลกับความถี่ของรูปแบบงายพันธุกรรม

ในประชากร ทำใหสดัสวนของประชากรทีม่รีปูแบบงาย

พันธุกรรมชนิดตางๆคงอยูจากชั่วคนหนึ่งไปยังอีก

ชัว่คนหนึง่  กฎนีใ้ชในการคำนวณหาความถีข่องอลัลลี

และความถีข่องเฮเทโรซยัโกตเมือ่ทราบอบุตักิารของโรค
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hematopietic stem cell เซลลตนกำเนดิเซลล
เมด็เลอืด น.ดทูี ่stem cell

hemizygote เซลลสบืพนัธสุำเนาเดยีว น. ผชูาย

ที่มีหนวยพันธุกรรมสำเนาเดียวบนโฆรโมโสมเอกซ

ในเซลลกาย (ดพิลอย) เนือ่งจากอกีสำเนาขาดหายไป

จากโฆรโมโสมคูเหมือน ถาเกิดการกลายพันธุของ

หนวยพันธุกรรม ก็จะแสดงลักษณะออกมาเสมอ

ในผชูายจงึไมแยกภาวะ x-linked เปนดอยหรอืเดน
hemizygous เซลลกายสำเนาเดียว น. หนวย

พันธุกรรมหรือลำดับเบสหรือสวนของโฆรโมโสม

เพยีงสำเนาเดยีวในเซลลกายสองสำเนา เนือ่งจากหายไป

หนึง่สำเนาจากโฆรโมโสมคเูหมอืน ใชกบัโฆรโมโสมเอกซ

heritability (h2) ภาวะสบืทอดได น. ดทูี ่h2

heterochromatinโฆรแมทินหลากหลาย น.

โฆรแมทินที่หดตัวแนนติดสีเขมในทุกระยะของเซลล

ประกอบดวยดเีอน็เอซ้ำหลายชดุ เปนสวนทีไ่มมฤีทธิ์

และถอดแบบดเีอน็เอชากวาสวนปรกต ิ(euchromatin)

constitutive heterochromatin โฆรแมทิน
หลากหลายแบบองคประกอบ น.โฆรแมทินประกอบ

ดวยดีเอ็นเอ พบที่เศนโทรเมียร แขนขางสั้นของ

โฆรโมโสม แอโครเศนทรคิ และสวนใกลเศนโทรเมยีร

(qh) ของโฆรโมโสม 1, 9, 16 และ Y

facultative heterochromatin โฆรแมทิน

หลากหลายแบบปรบัตวัได น.โฆรแมทนิของโฆรโมโสม

เอกซ ทีไ่มมฤีทธิ์

heterodisomy ภาวะมีโฆรโมโสมหลากหลาย
น. คมม.disomy

heteroduplex สายคูหลากหลาย น. โมเลกุล

สายคขูองกรดนวิคลอีคิ ๒ สายทีเ่กดิจากการจบัคขูอง

ดเีอน็เอหรอืกเีอน็เอกบัอารเอน็เอ ทีม่าจากตนกำเนดิ

ตางกนั แตมลีำดบัเบสคลายหรอืเหมอืนกนับางสวน

heterogeneity ภาวะลกัษณะปรากฏหลากหลาย

น. ภาวะที่มีลักษณะปรากฏรูปแบบตางๆจากการ

กลายพนัธหุลายอยาง

heterogenous มหีลายชนดิ ว.  มลีกัษณะปรากฏ

รปูแบบตางๆจากการกลายพนัธหุลายอยาง

heterokaryn เซลลสองนิวเคลียส น. เซลลที่

เกดิจากการรวมตงัของเซลล ๒ เซลลทีม่อีงคประกอบ

ทางพนัธกุรรมตางกนั

heteromorphism ภาวะหลายสณัฐาน น. รปูราง

และลักษณะแปรผันของโฆรโมโสม และการติดสีที่

ปรากฏในการตรวจดวยกลองจลุทรรศน ดู ภาวะพหสุณัฐาน

heteroplasmy ภาวะดีเอ็นเอหลากหลาย น.

ภาวะที่มีดีเอ็นเอมากกวาหนึ่งชนิดในไมโทฆอนเดรีย

ของเซลล หรอืของบคุคล คอืมทีัง้ดเีอน็เอปรกตแิละดเีน

เอกลายพนัธุ

heterozygote คนที่มีอัลลีลหลากหลาย น.

ผูที่มีอัลลีลตางกันที่โลคัสใดบนโฆรโมโสมคูเหมือน

โดยอลัลลีหนึง่ปรกต ิอกีอลัลลีผดิปรกต ิหรอืผดิปรกติ

ทัง้สองอลัลลีแตไมเหมอืนกนั

heterozygous อลัลลีหลากหลาย ว. เกีย่วกบัหรอื

มีภาวะที่มีคูอัลลีลแตกตางกันที่โลคัสหนึ่งหรือหลาย

โลคัส

heterozygote advantage ความไดเปรยีบเชงิ
อลัลลีหลากหลาย น. ภาวะทีเ่ฮเทอโรซยัโกตของการ

กลายพันธุมีความไดเปรียบดานการเจริญพันธุคือ

มีความพรอมการเริญพันธุเพิ่มขึ้น เปนผลใหเกิด

ภาวะพหสุณัฐานสมดลุ ซึง่เปนขออธบิายถงึเหตทุีโ่รค

กรรมพนัธอุอโทโสมยัดอยชนดิรนุแรงยงัพบไดบอยใน

บางประชากร

heterozygote screening การตรวจคัดกรอง

เฮเทอโรซยัโกต น. ดทูี ่carrier screening

heterozygote testing การทดสอบเฮเทอโรซยัโกต

น.ดทูี ่carrier testing

HGP อกัษรยอของ Human Genome Project

High-mobility group (HMG) of proteinsโปรตนี

กลมุเคลือ่นสงู น.โปรตนีสำคญัสำหรบัการเตบิโตและ

พัฒนาการสัมพันธกับโฆรแมทินที่มีฤทธิ์ ในการ

ทำหนาที่ บทบาทสำคัญของโปรตีนกลุมนี้คือทำให

โครงสรางของดีเอ็นเอผิดรูปไปจึงทำหนาที่ไดทั้งการ

ควบคมุและเปนโครงสราง

HMG box หรือ HMG-like domain โดเมนที่

เหมอืน HMG น. โดเมนทีพ่บใน transcription factor

จำนวนมาก

High-resolution chromosome banding การ
พนิศิแถบโฆรโมโสมวธิลีะเอยีดมาก น.การตรวจวเิคราะห

โฆรโมโสมในระยะโปรเมตาเฟส ซึง่เหน็แถบโฆรโมโสม

ละเอยีดมากขึน้ คอืประมาณ ๗๐๐-๑๒๐๐ แถบตอชดุ
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แฮปพลอยด การตรวจโฆรโมโสมระยะเมตาเฟสตามปรกติ

เหน็เพยีงประมาณ ๓๐๐-๐๐ ตอแถบ

High-resolution physical mapping การสราง

แผนทีก่ายภาพทีล่ะเอยีดมาก น. การสรางแผนทีข่อง

หนวยพนัธกุรรมหรอืลำดบัเบสในดเีอน็เอ ทีล่ะเอยีดถงึ

ระดบัพหสุณัฐานของตำแหนงกำกดัทีเ่อนซยัมตดั และ

ลำดบัเบสในดเีอน็เอสวนทีแ่สดงออก

Histone ฮสิโทน น. โปรตนีทีร่วมตวักบัดเีอน็เอ

ของโฆรโมโสม ซึง่ประกอบดวยลยัสนีหรอือารจนินี

HLA เอช็แอลเอ น. อกัษรยอของคำ human leukocyte

antigen แตกอนมีชื่อวาmajor histocompatibility

complex (MHC)

HMG อักษรยอของ high-mobility group

ดทูี ่ high-mobility group of proteins

Hogness box ดทูี ่TATA box
Holandric inheritance การสบืทอดโฮแลนดรคิ

น. แผนการสบืทอดหนวยพนัธกุรรมบนโฆรโมโสมเอกซ

ไปใหลกูชายทกุคน ไมถายทอดใหลกูสาว

Homeobox โฮมโีอบอกซ น.ลำดบัเบสสัน้ๆ(ยาว

ประมาณ ๑๘๐ คูเบส) ที่สงวนไวในชวงวิวัฒนาการ

กำหนดโปรตนีทีป่ระกอบดวยกรดอะมโิน ๓๐กรด ซึง่

เปนเขตหรอืโดเมนสำหรบัจบักบัดเีอน็เอ

Homeoboxgene หนวยพนัธกุรรมทีม่ ีhomeobox

น. กลมุหนวยพนัธกุรรมทีท่ำหนาทีค่วบคมุพฒันาการ

พบครัง้แรกใน Drosophila ทีม่กีารกลายพนัธขุองหนวย
พนัธกุรรม และเกดิการเปลีย่นแปลงในโครงสรางของ

ลำตวั บางทเีรยีกวา homeotic gene

Homeodomain ดทูี ่ homeobox

Homeotic gene ดทูี ่ homeobox gene

Homoduplex สายดเีอนเอสองสาย น. โมเลกลุ

สายคขูองกรดนวิคลอีคิ ๒ สาย ทีเ่กดิจากการจบัคขูอง

ดเีอน็เอ หรอืดเีอน็เอกบัอารเอนเอ ทีม่คีนกำเนดิเดยีวกนั

หรอืมลีำดบัคเูบสเปนคสูมกนัอยางสมบรูณ

Homogeneously staining region บริเวณ
ตดิสเีนยีน น. สวนของโฆรโมโสมทีย่อมตดิสเีสมอกนั

เพิม่จำนวนหรอืมขีนาดใหญขึน่ เกดิจากหนวยพนัธกุรรม

หรอืสวนดเีอน็เอเพิม่จำนานสำเนา

Homolog โฆรโมโสมคเูหมอืน น. (๑) โฆรโมโสม

ตวัหนึง่ของโฆรโมโสมคเูหมอืน

Homologous โฆรโมโสมคูเหมือน ว. ดู ที่
homolog

Homologous chromosomes โฆรโมโสม
คเูหมอืน น.โฆรโมโสมคตูวัหนึง่ของโฆรโมโสมคเูหมอืน

ตวัหนึง่ไดรบัจากแมและอกีตวัหนึง่รบัจากพอ มรีปูลกัษณ

เหมอืนกนั และมโีลคสัหนวยพนัธกุรรมและลำดบัเบส

เหมอืนกนัเรยีงตวัตามแนวยาว เปนปรากฏการณปรกติ

ทีโ่ฆรโมโสมจบัคกูนัในระยะ prophase ของการแบงตวั

ของเซลล

Homologous recombination การรวมตวัใหม
ของโฆรโมโสมคเูหมอืน น.(๑) การแลกเปลีย่นลำดบั

เบสในดีเอ็นเอที่เหมือนกันหรือคลายกันมากระหวาง

โฆรโมโสมคเูหมอืนในการสรางเซลลสบืพนัธ ุทำใหเกดิ

การสบัและสลบัสารพนัธกุรรมระหวางโฆรโมโสมชวย

เพิม่ศกัยภาพและความหลากหลายทางพนัธกุรรม (๒)

ในทางพันธุวิศวกรรม หมายถึงการแทนที่ลำดับเบส

ชนิดหนึ่งในดีเอ็นเอดวยลำดับเบสที่ เหมือนหรือ

คลายกันมาก โดยอาศัยเอนซัยมการซอมแซมและ

ถอดแบบดเีอน็เอ

homology วิทยาโฆรโมโสมคูเหมือน น. ดูที่
homozygosity, homolog

homoplasty
homozygosity สถานะอลัลลีเหมอืน น. การมี

อัลลีลเหมือนกันทั้งสองอัลลีลที่โลคัสใดบนโฆรโมโสม

คเูหมอืน เปนอลัลบีปรกตหิรอือลัลลีกลายพนัธทุัง้สอง

อลัลลี

homozygote ผูมีอัลลีลเหมือน น. ผูที่มีอัลลี

ลเหมือนกันทั้งสองอัลลีลที่โลคัสใดบนโฆรโมโสม

คเูหมอืน  เปนอลัลลีปรกตหิรอือลัลลีกลายพนัธทุัง้สอง

อลัลลี

homozygous ว. เกีย่วกบัอลัลลีเหมอืน

host ผเูหยา น. ความหมายทางอณพูนัธศุาสตร

หมายถงึจลุชพี เชน แบคทเีรยีหรอืยสีต ทีมี่อณดูเีอน็เอ

สายผสมสอดแทรกอยภูายในและเพิม่ปรมิาณไปพรอม

กบัการแบงตวัของจลุชพี

hotspot จดุรอนแรง น. ลำดบัเบสของดเีอน็เอหรอื

สวนเสี้ยวดีเอ็นเอที่เกิดการกลายพันธุบอยผิดปรกติ

เนือ่งจากไมเสถยีร หรอืมคีวามโนมเอยีงตอการ I
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housekeeping genes หนวยพนัธกุรรมงานบาน

น. หนวยพนัธกุรรมทีใ่หผลผลติจำเปนสำหรบัสรรีวทิยา

พืน้ฐานของเซลล มใีนเซลลเกอืบทกุชนดิ

Hox gene หนวยพนัธกุรรม ฮอกซ น.กลมุยอย

ของหนวยพันธุกรรมโฮทีโอบอกซที่จับเปนกระจุก

มีบทบาทสำคัญในการจัดกระสวนหัว-หาง หรือ

หนา-หลงั  (หมายเหต ุhox เปนคำยอของ homeobox)

HpaI tiny fragment island เกาะจิว๋ชิน้สวนยอย

HpaI น.กลมุนวิคลโีอไทด DpG ทีไ่มถกูเมธยีเลต พบที่

ปลาย 5’ ของหนวยพันธุกรรมใกลตำแหนงเริ่มตน

ทรานสครปิชัน่ ตรวจพบโดยการตดัดวยเอนซยัม HpaI

ออกเปนทอนดเีอน็เอสัน้ๆ

HTF island คำยอของ HpaI tiny fragment

island

Human artificial chromosome (HAC) โฆรโมโสม

มนุษยประดิษฐ น.  เวคเตอรที่สอดใสทอนดีเอ็นเอ

ขนาดใหญ มีโครงสรางและหนาที่เหมือนโฆรโมโสม

มนษุย

Human genetics มนษุยพนัธศุาสตร น. วชิาที่

วาดวยการศกึษาความผนัแปร การถายทอดพนัธกุรรม

และรปูลกัษณปจเจก

Human genome project (HGP) โครงการศกึษา

ตวัแจงพนัธสุนเทศมนษุย น. เปนโครงการวจิยัหาตำแหนง

หนวยพันธุกรรมและลำดับเบสทั้งหมดอยางสมบูรณ

ของมนษุย รวมทัง้พฒันาเทคนคิและเครือ่งมอืสำหรบั

การตรวจวเิคราะหดเีอน็เอ ดำเนนิการโดยความรวมอื

ของนานาชาต ิภายใตการนำของกระทรวงพลงังานและ

สถาบันสขภาพแหงชาติ ชื่อโครงการเดิมคือ human

Genome Initiative

Hybrid cell เซลลพันทาง น. เซลลที่เกิดจาก

การรวม ๒ เซลลทีท่กีำเนดิตางกนั นวิเคลยีสของแตละ

เซลลมารวมกนัเปนนวิเคลยีสเดยีว

Hybridization การเกดิพนัทาง น. (๑) ในทาง

อณูพันธุศาสตร หมายถึงการจับคูของเบสดวยพันธะ

ฮยัโดรเจน ระหวางนคูลอีคิสายเดีย่ว ๒ สายทีม่ลีำดบั

เบสเปนคสูม เชน อเดนนีจบักบัธยัมนี (ดเีอน็เอ) หรอื

อเดนีนจับกับยูราศิล (อารเอ็นเอ) กวานีนจับกับ

ศัยโทสีนคมม. Annealing; (๒) ในทางพันธุศาสตร

เซลลกาย หมายถงึการผสมเซลลตางชนดิพนัธเุขาดวยกนั

ไดเซลลพันทางที่มีโฆรโมโสมและสารพันธุกรรมจาก

เซลลทัง้พอและแม

Hybridization assay การตรวจสอบการเกิด
พันทาง น.การตรวจตัวอยางที่มีลำดับเบสหลายชนิด

ปนกันที่จับอยูบนแผนเยื่อไนลอนหรือกระดาษกรอง

โดยใชตัวตรวจสอบติดฉลากในรูปสารละลายที่ทราบ

ลำดบัเบส ตรวจลำดบัเบสเปาหมายทีเ่ปนคสูม

Hypermorph อัลลีลที่ผลผลิตมีปริมาณมากขึ้น

หรอืทำหนาทีม่ากขึน้

Hypomorph อัลลีลที่ผลผลิตมีปริมาณลดลง

หรอืทำหนาทีน่อยลง
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