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Gene และ allele

Gene มทีีอ่ยู่ ณ ต�ำแหน่งเฉพาะ (locus) ในโครโมโซม แต่ละ 

gene มีอยู่ 2 copies ซึง่ copy หนึ่งไดร้บัถา่ยทอดมาจากบดิา 

และอกี copy หนึ่งมาจากมารดา  copies ท ัง้สองของ gene ดงั

กลา่วไมจ่�ำเป็นตอ้งเหมอืนกนั ซึง่หากต่างกนัเรยีกวา่ allele ของ 

gene นัน้ หรอืกลา่วไดว้า่ allele คอื variant ของ gene  การ

ศึกษาพบวา่ gene แต่ละตวัทีอ่ยู่บนแต่ละ locus ของโครโมโซม

อาจม ีallele หลากหลายชนิด  อย่างไรกต็ามในแต่ละคนจะมเีพยีง 

2 alleles ทีอ่ยู่ ณ locus หนึ่ง ของแต่ละ gene1,2

ความถี่ของอลัลลี (allele frequency)  อลัลลี (allele) คอื 

variants ชนิดต่างๆ ของแต่ละยนี allele frequency ค�ำนวณได ้

จากน�ำจ�ำนวนครัง้ทีพ่บ allele นัน้ในประชากร (population) ที่

ศึกษา หารดว้ยจ�ำนวนของ copies ของ alleles ท ัง้หมดของยนี

นัน้ในประชากรทีศึ่กษา  allele frequency แสดงใหเ้หน็วา่แต่ละ 

allele พบไดม้ากนอ้ยเพยีงใดในแต่ละประชากรทีศึ่กษา ตวัอย่าง

เช่น ศึกษาตน้ถ ัว่ท ัง้หมด 9 ตน้ ม ีgene 2 copies  ทีแ่สดงส ี

ดอก ใหส้มีว่ง คอื W และ สขีาว คอื w แต่ละตน้จะม ีgene 2 

copies ทีไ่ดร้บัถา่ยทอดจากตน้พอ่และแม ่ซึง่มคีวามเป็นไป ได ้3 

แบบ คอื WW และ Ww หรอื ww สมมตุวิา่ใน 9 ตน้นบัเฉพาะ 

W ในตน้ทีเ่ป็น WW และ Ww ได ้จ�ำนวน W 13 copies และ 

นบัเฉพาะ w ในตน้ทีเ่ป็น ww และ Ww ไดจ้�ำนวน w 5 copies 

รวมเป็น 18 copies  ซึง่มาจากแต่ละตน้ม ี2 copies  เพราะ

ฉะนัน้ allele frequency ของ W = 13/18 = 0.72 หรอื 72% 

ส่วน allele frequency ของ w = 5/18 =0.28 หรอื 28% รวม

กนัเท่ากบั 1 หรอื 100%1,2  

Genotype frequency คอืการพบการจบัคู่แบบต่างๆ ของ 

alleles ในแต่ละตน้ไดบ้อ่ยเพยีงใดในจ�ำนวนประชากรทีศึ่กษาคอื 

ถ ัว่ 9 ตน้ ตวัอย่างเช่น ความถีข่อง genotype (allele combo) 

แบบ WW = 6/9 = 0.67  แบบ Ww = 1/9 = 0.11 และ ww 

= 2/9 = 0.22 รวมกนัท ัง้หมดทกุแบบใน 9 ตน้นี้ตอ้งเท่ากบั 1    

ในกรณี gene ทีศึ่กษามหีลาย alleles หรอืมากกวา่ 2 alleles ก็

สามารถประยุกตไ์ดเ้ช่นเดยีวกนั โดยทีค่วามถีข่อง alleles ท ัง้หมด

ทีศึ่กษาของแต่ละ gene รวมกนัแลว้เท่ากบั 1 หรอื 100% 

ความถีท่ ัง้สองชนิดสามารถแสดงค่าเป็นสดัส่วน (proportion) 

หรอืรอ้ยละ (percentage) 

Allele frequency และ genotype frequency มกีารเปลีย่นแปลง

ตามกาลเวลา แสดงถงึววิฒันาการของเผ่าพนัธุ ์และมคีวามส�ำคญั

หลายประการทางการแพทย ์ไดแ้ก่ ใชใ้นการท�ำนายโรคบางชนิด  

หรอืสามารถบอกถงึความพกิารของทารกในครรภ์3  รวมท ัง้สามารถ

บอกถงึ ethnic diversity3

ความถีข่องจโีนไทป์ จงึมคีวามส�ำคญัอย่างมากในเวชศาสตร์

การบริการโลหติ  การใหโ้ลหติ3 การปลูกถ่ายอวยัวะ4 และ 

สเตม็เซลลแ์ก่ผูป่้วย5 ซึง่ครอบคลมุยนีของหมูเ่ลอืดของเมด็เลอืด

แดง เมด็เลอืดขาว และเกลด็เลอืด6  ทีต่อ้งมกีารคดัเลอืกใหม้คีวาม

เขา้กนัไดใ้นระดบัต่างๆ ตามความส�ำคญัและจ�ำเป็นทางคลนิิก โดย

เพือ่

ทีม่กีารศึกษาและ  ภาระหนา้ที่

ของธนาคารเลอืด หรอืการบรกิารโลหติ ขยายไปครอบคลมุการ

จดัหาโลหติและส่วนประกอบโลหติ รวมไปถงึสเตม็เซลลท์ีส่ามารถ

เขา้กบัผูป่้วยได ้ การศึกษาความถีข่องจโีนไทป์ของหมูเ่ลอืดเมด็

เลอืดแดง มปีระโยชนใ์นการจดัหาโลหติแก่ผูป่้วยทีม่แีอนตบิอดี

ชนิดทีห่าโลหติที่ เขา้กนัไดย้าก ท�ำนองเดยีวกนัการศึกษาความถี่

จโีนไทป์ของเกลด็เลอืด (human platelet antigen, HPA) มี

ประโยชนใ์นการจดัหาเกลด็เลอืดทีเ่ขา้กนัไดใ้หแ้ก่เดก็แรกคลอดที่

ไดร้บัแอนตบิอดต่ีอเกลด็เลอืดจากมารดาผ่านรกท�ำใหเ้ดก็เกดิภาวะ 

fetal-neonatal alloimmune thrombocytopenia และอืน่ๆ ไดแ้ก่ 

platelet transfusion refractoriness และ post-transfusion 

purpura เป็นตน้  รวมท ัง้หมูเ่ลอืดเมด็เลอืดขาว (human leu-

kocyte antigen, HLA) ส�ำหรบัการปลูกถา่ยอวยัวะ ไดแ้ก่ การ

ปลูกถา่ยไต และการปลูกถา่ยสเตม็เซลล ์ การตรวจเพือ่หาความ

ถีข่องจโีนไทป์ของหมูเ่ลอืดบางระบบ จงึมคีวามส�ำคญัในงานของ

ธนาคารเลอืด หรอืงานบรกิารโลหติ เพือ่รวบรวมขึ้นทะเบยีนไวใ้ช ้

ในกรณีตอ้งการหมูเ่ลอืดชนิดทีห่ายาก ซึง่ตอ้งตรวจในคนจ�ำนวน

มาก และตอ้งใชเ้วลานานจงึจะพบได ้

บทบรรณาธกิาร

ความส�ำคญัของ Genotype frequency
พมิล  เชี่ยวศิลป์
ศูนยบ์รกิารโลหติแห่งชาต ิสภากาชาดไทย

ต้องอาศัยการสังเกต การรวบรวมรายงาน การค้นคว้าและวิจัย

พิสูจน์สมมุติฐานต่างๆ เป็นต้น จึงพบว่ามีอีกหลายระบบ

รายงานเพิม่เตมิกนัอย่างต่อเนื่อง

คอื



พมิล  เชี่ยวศิลป์4

J Hematol Transfus Med  Vol. 31  No. 1  January-March 2021

ขอ้ควรพจิารณาในการศึกษา

การระบเุชื้อชาตขิองกลุม่คนในการศึกษา (Racial and ethnic 

identity) Race หรอื เชื้อชาต ิคนเราอาจระบใุนกลุม่รวมใหญ่วา่

ตนเองมเีชื้อชาตอิะไร ตวัอย่างเช่น Asian, African American 

หรอื Black American หรอื White เป็นตน้ ส�ำหรบั ethnicity 

หรอืชาตพินัธุ ์หมายถงึกลุม่คนทีม่กีารสบืทอดวฒันธรรมร่วมกนั 

ไดแ้ก่ ภาษา บรรพบรุุษ การปฏบิตั ิและความเชื่อ  ตวัอย่างเช่น

กลุม่ชาตพินัธุบ์นพื้นทีสู่ง หรอืชนชาวเขาไดแ้ก่ กะเหรี่ยง มง้ และ

อาขา่ หรอืไทยภาคกลางและไทยภาคใต ้เป็นตน้7

ในปจัจบุนัส�ำหรบัการศึกษาเกี่ยวกบั gene ในคนไทย เป็นการ

ยากทีจ่ะหากลุม่คนทีส่ามารถบอกไดว้า่เป็นไทยแท ้เพราะส่วนใหญ่

จะมสีายเลอืดผสมหลายเชื้อชาต ิ และมคีวามแตกต่างในแต่ละ

ภมูภิาค เช่นภาคกลางจะมไีทยเชื้อสายจนีเป็นส่วนใหญ่ หรอืทาง

ภาคใตห้ลายจงัหวดัประชากรส่วนใหญ่เป็นไทยทีม่เีชื้อสายมลายูที่

บรรพชน (ancestors) ยา้ยถิน่ฐานมาจากอนิโดนีเซยีและมาเลเซยี 

เป็นตน้ อกีท ัง้ปจัจบุนัมกีารเคลือ่นยา้ยของประชากรจากชนบทมาสู่

เมอืงใหญ่เป็นจ�ำนวนมาก ความหลากหลายทางเชื้อชาตจิงึมสูีงกวา่

ในอดตี  ในการศึกษา จงึตอ้งระบแุบบกวา้งแต่ใหช้ดัเจนถงึทีม่า

ของกลุม่ตวัอย่างและภมูภิาคของคนในกลุม่ทีศึ่กษาวจิยั โดยระบุ

ภมูภิาคและชื่อจงัหวดั ตวัอย่างเช่น ศึกษาประชากรไทยในภาคเหนือ 

จงัหวดัเชยีงใหม ่และเชยีงราย  หรอืในภาคตะวนัออกเฉียงเหนือ 

จงัหวดัขอนแก่น และอบุลราชธานี เป็นตน้ การสอบถามถงึเชื้อ

ชาตขิองตน้ตระกูลในระดบัปู่ย่าและตายาย อาจมคีวามจ�ำเป็นใน

กรณีตอ้งการความชดัเจนถกูตอ้งของการจดักลุม่เชื้อชาตทิีเ่ฉพาะ

เจาะจงท่ามกลางประชากรผสม (mixed population)

การเกบ็ตวัอย่างในการศึกษาวจิยั

ซึง่มขีอ้ควรระวงั 2 

ประการ คอื 

1.	 การเกบ็ตวัอย่างซ�ำ้คน โดยเฉพาะช่วงเวลาการเกบ็ตวัอย่าง

ทีม่รีะยะเวลานานเกนิ 3 เดอืน จะมผูีบ้รจิาคโลหติประจ�ำทีบ่รจิาค

ทกุ 3 เดอืน หรอืปีละ 2-4 คร ัง้จ �ำนวนหนึ่ง จงึควรมรีะบบตรวจ

สอบทางสารสนเทศในฐานขอ้มลูทีส่ามารถคดัคนทีซ่ �ำ้ออก หรอืใช ้

เฉพาะตวัอย่างเลอืดจากผูบ้รจิาคคร ัง้แรกเท่านัน้ 

2.	  

genetic ควรมมีาตรการใหไ้ดเ้ฉพาะผูท้ีไ่ม่มคีวามสมัพนัธท์าง

สายเลอืด (unrelated) ซึง่เป็นการยากเพราะผูบ้รจิาคจ�ำนวนหนึ่ง

ทีม่ศีรทัธาบรจิาคโลหติกนัท ัง้ครอบครวั พี ่นอ้งและ พอ่ แม ่ลูก 

หรอืฝาแฝด อาจมาบรจิาคโลหติในวนัเดยีวกนัหรอืในระยะเวลา

ใกลเ้คยีงกนั หากศึกษาในจ�ำนวนไมม่าก การสมัภาษณเ์ป็นราย

บคุคลก่อนเกบ็ตวัอย่างเลอืด อาจช่วยไดใ้นระดบัหนึ่ง 

ส �ำหรบัการตรวจเพือ่ขึ้นทะเบยีนในงานธนาคารเลอืดหรอืการ

บรกิารโลหติ หากไมใ่ช่เพือ่รายงานเป็นหลกัฐานความถีท่าง genetic 

study ไมจ่�ำเป็นตอ้งเลอืกเฉพาะ unrelated เนื่องจากเป็นคนละ

วตัถปุระสงค ์การคน้หา genotype ทีห่ายาก ซึง่จะพบเพิม่ไดจ้าก

คนในครอบครวัทีม่คีวามสมัพนัธท์างสายเลอืด 

จากขอ้มลูท ัง้สองประเดน็ดงักลา่ว ถา้ไมไ่ดค้�ำนึงถงึ และไมไ่ด ้

วางแผนป้องกนัโดยใชม้าตรการอย่างหนึ่งอย่างใด จะท�ำใหผ้ลการ

ศึกษาวจิยัเกี่ยวกบั genotype frequency และ allele frequency 

คลาดเคลือ่นไปจากความเป็นจรงิ

สรุป

การศึกษาเกี่ยวกบั gene และ allele ของหมูเ่ลอืดในกลุม่

ประชากร จะพบความแตกต่างของความถีใ่นประชากรทีแ่ตกต่าง

กนั แต่มขีอ้ควรระวงัในการคดัเลอืกสุ่มตวัอย่างเพือ่ใหไ้ดข้อ้มลูที่
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