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Abstract
Mitochondrial DNA (mtDNA) is a useful genetic marker that can be applied in various  

applications including the human evolution study, anthropology, maternal lineage identification in 

forensic genetics, as well as the mutation variations of mitochondrial genes to predict the medical 

diagnosis. The mtDNA mutation variations are collected from popular international databases  

including GenBank, EMPOP, and MITOMAP used as references and mtDNA data comparison to 

achieve the quality and standardized analysis.
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ภาควิชาพยาธิวิทยา คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล กรุงเทพมหานคร

บทคััดย่่อ
ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ (mitochondrial DNA: mtDNA) เป็นเครื่องหมายพันธุกรรม  

(genetic marker) ที่มีประโยชน์และสามารถนำ�มาประยุกต์ได้หลายด้าน เช่น การศึกษาวิวัฒนาการของ

มนุษย์ การศึกษาด้านมานุษยวิทยาการพิสูจน์เอกลักษณ์บุคคลในงานนิติพันธุศาสตร์ รวมไปท้ังความ

ผันแปรของการกลายในไมโทคอนเดรียลยีนสำ�หรับทำ�นายการเกิดโรคในทางการแพทย์ ความผันแปร

ของตำ�แหน่งการกลายท่ีได้มีการรวบรวมไวใ้นฐานขอ้มูลสากลท่ีได้รบัความนิยม เช่น GenBank, EMPOP 

และ MITOMAP สำ�หรับใช้ในการอ้างอิงและเปรียบเทียบข้อมูลไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอเพื่อให้การ

วิเคราะห์มีคุณภาพและได้มาตรฐาน

คำ�สำ�คัญ:  จีโนมของไมโทคอนเดรีย ตำ�แหน่งการกลายในไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ ฐานข้อมูล
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1.	 บทนำำ�
ไมโทคอนเดรีย (mitochondria) เป็น 

ออร์แกเนลล์ของเซลล์ (cellular organelle)  

มีดเีอ็นเอเปน็สารพนัธกุรรมของตวัเองโดยเฉพาะเรยีก

ว่า ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ (mitochondrial DNA: 

mtDNA) ในเซลล์ของมนุษย์ ไมโทคอนเดรียล

ดีเอ็นเอ มีลักษณะเป็น double stranded DNA ที่มี

ลักษณะเป็นวงกลม สามารถจำ�ลองโมเลกุลดีเอ็นเอ

และสังเคราะห์โปรตีนได้เอง ซึ่งมีการกระจายอยู่ใน 

ไซโทพลาสซึม ภายในเซลล์จะมีไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ

ประมาณ 1,000-10,000 ชุด(1, 2) แตกต่างจากดีเอ็นเอ

ในนิวเคลียส (nuclear DNA) ที่พบเพียง 2 ชุดต่อ

เซลล์ ด้วยคุณสมบัตินี้จึงนิยมตรวจไมโทคอนเดรียล

ดเีอ็นเอในกรณีท่ีไมส่ามารถตรวจดเีอน็เอในนวิเคลยีส

ไดอ้ยา่งสมบรูณ์ เช่น การตรวจตวัอยา่งสง่ตรวจทีเ่สือ่ม

สภาพ หรือไม่มีดีเอ็นเอในนิวเคลียส เป็นต้น

จีโนมของไมโทคอนเดรีย (mitochondrial 

genome) มีความยาว 16,569 คู่เบส (base pair) 

และยีน 37 ยีน ประกอบด้วยยีนท่ีถอดรหัสเป็น 

อาร์เอ็นเอถ่ายโอน (transfer RNA: tRNA) จำ�นวน 

22 ยีน เป็นไรโบโซมัลอาร์เอ็นเอ (ribosomal RNA: 

rRNA) จำ�นวน 2 ยนี และเปน็รหสัของการสงัเคราะห์

โปรตีนจำ�นวน 13 ยีน เพื่อทำ�หน้าท่ีผลิตพลังงาน 

ในรูปของอะดี โนซีนไตรฟอสเฟต (adenosine  

t r i p h o s p h a t e :  ATP )  ใ ห้ แ ก่ เ ซ ล ล์ ( 1 - 3 )  

ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอมีโครงสร้างดังแสดงใน Fig. 1 

ท้ังนี้ลำ�ดับสารพันธุกรรมในไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ

อาจมีการเปล่ียนแปลงได้ เน่ืองจากมีอัตราการกลายสูง 

มีรายงานว่าอัตราการกลายของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ

สงูกว่าดเีอน็เอนวิเคลยีสประมาณ 10-20 เทา่ จงึนยิม

ใช้ในการศึกษาความสัมพันธ์ทางวิวัฒนาการ ซึ่งการ

ถ่ายทอดทางพันธุกรรมของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ 

มีรูปแบบการถ่ายทอดไม่เป็นไปตามกฎของเมนเดล 

(non-Mendelian inheritance) แตเ่ปน็การถา่ยทอด

ลักษณะพันธุกรรมผ่านแม่ (maternal inheritance) 

ผ่านทางไซโทพลาสซึม (cytoplasm) ของเซลล์ไข่

ของแม ่และถ่ายทอดไปยงัลูกรุน่ตอ่ไปทุกคนโดยไมม่ี

การรวมตัวหรือแลกเปลี่ยนพันธุกรรมกับดีเอ็นเอจาก

สายพ่อ ทำ�ให้ความแตกต่างของไมโทคอนเดรียล

ดเีอน็เอในรุน่ลกูหลานปจัจบุนัท่ีสบืสายจากบรรพบรุษุ

หญิงเดียวกันในอดีตเกิดขึ้นจากผลของการกลายที่

เกิดข้ึนใหมท่ัง้ส้ิน(4, 5) นอกจากนี้ในบางกรณีการกลาย

ท่ีเกิดข้ึนในยีนของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเออาจทำ�ให้

เกิดโรคไดเ้ช่นกัน จากหลักการถ่ายทอดทางพนัธุกรรม

ผ่านแม่ของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ อีกทั้งขนาด

ข้อมลูลำ�ดบัสารพนัธุกรรมในจีโนมของไมโทคอนเดรยี 

มขีนาดไม่ใหญ่มากและยิง่ไปกว่านัน้ดว้ยเทคโนโลยีใน

การหาลำ�ดับพันธุกรรมในปัจจุบัน ทำ�ให้สามารถ

วิเคราะห์ลำ�ดับนิวคลีโอไทด์ ได้ในเวลาอันรวดเร็ว  

ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอจึงเป็นอีกหนึ่งเครื่องหมาย

ทางพันธุกรรม ท่ีนิยมนำ�มาประยุกต์ท้ังทางด้านการ

ศึกษาทางวิวัฒนาการ (evolution) มานุษยวิทยา 

(anthropology)  นิติพันธุศาสตร์ (forensic genetics) 

และการแพทยเ์พือ่วนิจิฉยัโรคทีเ่กิดจากการกลายของ

ยีนในไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอได้เป็นอย่างดี 
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Fig. 1  Mitochondrial DNA structure and common mutant regions for several applications.

2.	รู ปแบบการรายงานข้้อมููลการกลายของ
ไมโทคอนเดรีียลดีีเอ็็นเอ 

การตรวจหาลำ�ดบันวิคลีโอไทด์ในไมโทคอน-

เดรียลดีเอ็นเอมีหลายเทคนิค ได้แก่ การหาลำ�ดับ 

นวิคลีโอไทดด์ว้ยเทคนคิแซงเกอร ์(Sanger sequenc-

ing) และเทคโนโลยี next generation sequencing 

: (NGS) นอกจากนีย้งัมเีทคนคิใหมท่ี่ใชต้รวจหากลุม่

ตำ�แหน่งการกลายท่ีสำ�คัญของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ

และมีผลต่อการทำ�นายโรคท่ีจำ�เพาะได้ในคราวเดียว 

เรียกว่า เทคนิค multiplex ligation-dependent 

probe amplification (MLPA) โดยทุกเทคนิคมี 

จุดมุ่งหมายเดียวกันคือ การศึกษาความหลากหลาย 

ของรูปแบบการกลายของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ  

รปูแบบการรายงานตำ�แหนง่การกลายจึงมคีวามสำ�คญั

โดยรายงานตำ�แหน่งการกลายของไมโทคอนเดรียล

ดีเอ็นเอ ซึ่งเปรียบเทียบลำ�ดับนิวคลีโอไทด์ในไมโท-

คอนเดรยีลดเีอน็เอของตวัอยา่งท่ีตอ้งการตรวจพสิจูน์

กับลำ�ดับนิวคลีโอไทด์ในไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ

อา้งองิ (revised Cambridge Reference Sequence: 

rCRS 1999; NC_012920.1) ที่รายงานโดย  

Andrews และคณะ(6) ซึ่งเป็นรูปแบบตำ�แหน่งที่ 

แตกต่างไปจากลำ�ดับนิวคลีโอไทด์อ้างอิง (rCRS 1999; 

NC_012920.1)(6) และชนิดของนิวคลีโอไทด์ท่ี

เปลี่ยนไป ในท่ีนี้จะยกตัวอย่างการรายงานรูปแบบ

การกลายของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ 3 รูปแบบ 

ได้แก่
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(1)	การกลายแบบเฉพาะจุด (point muta-

tion) คอื การเปลีย่นชนดิของนวิคลีโอไทด์ในตำ�แหนง่

นั้น เช่น นิวคลีโอไทด์ตำ�แหน่งท่ี 16093 ในบริเวณ HVR 

1 (hyper variable region 1) มีการกลายพันธุ์จาก  

เบส T เป็น C จะมีรูปแบบการเขียนได้ดังนี้  

T16093C 16093C หรือ 16093T>C เป็นต้น

(2)	การกลายแบบขาดหาย (deletion  

mutation) คือ การขาดหายไปของนิวคลีโอไทด์ท่ีตำ�แหน่ง

นั้น อาจจะมีการหายไปเพียง 1 เบส หรือ หายไป

มากกว่า 1 เบส เช่น นิวคลีโอไทด์ตำ�แหน่งที่ 249 ใน

บริเวณ HVR 2 มีการกลายแบบขาดหายของเบส A 

จะมรีปูแบบการเขียนได ้ดงันี ้249DEL, 249del หรอื 

249- เป็นต้น

(3)	การกลายแบบสอดแทรก (insertion 

mutation) คือ การเพิ่มนิวคลีโอไทด์เข้าไปในลำ�ดับ

ดีเอ็นเอตำ�แหน่งนั้น ซึ่งอาจจะเพิ่มข้ึนเพียงจำ�นวน  

1 เบส หรือมากกว่า 1 เบส ที่เป็นชนิดเดียวกัน หรือ 

เบสตา่งชนดิกันก็ได ้เชน่ นวิคลีโอไทดต์ำ�แหนง่ที ่309 

ในบริเวณ HVR 2 มีลำ�ดับนิวคลีโอไทด์อ้างอิง คือ C 

แต่มีการเพ่ิมจำ�นวน C มา 1 เบส จะมีรูปแบบการเขียน

ได้ดังนี้ 309.1C หากมีการเพิ่มจำ�นวน C มา 2 เบส 

จะมรีปูแบบการเขียนไดด้งันี ้309.2C โดยตวัเลขหลงั

ตำ�แหน่งนิวคลีโอไทด์ท่ีเกิดการกลายจะแสดงจำ�นวน

นิวคลีโอไทด์ที่เพิ่มขึ้น(2, 7) 

3.	 การประยุกุต์์ข้้อมูลูการกลายในไมโทคอน-
เดรีียลดีีเอ็็นเอ 

จากการรายงานพบว่ามีการนำ�ข้อมูลลำ�ดับ

นิวคลีโอไทด์ของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอมาประยุกต์

อย่างแพร่หลายในงานวิจัยหลายด้าน ซึ่งในงานวิจัย

แต่ละด้านจะใช้รูปแบบการรายงานท่ีเป็นมาตรฐาน

เดียวกัน โดยอาจจะมีความจำ�เพาะเจาะจงมากขึ้นใน

บางรายงานแต่ไม่ไดเ้ปลีย่นแปลงจากเดมิมากนกั โดย

มีข้อจำ�กัดหรือจุดเด่นในการรายงานในแต่ละรูปแบบ

ของการประยุกต์ ซึ่งรูปแบบการรายงานหลักจะ

เป็นการรายงานรูปแบบตำ�แหน่งการกลายของ 

ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอเมื่อเปรียบเทียบกับลำ�ดับ 

นิวคลีโอไทด์อ้างอิง โดยมีการประยุกต์ข้อมูลความ

หลากหลายของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเออย่างแพร่หลาย 

ดังนี้

3.1 นิติพันธุศาสตร์ (forensic genetics) 

จากการท่ีรูปแบบการกลายของไมโทคอน- 

เดรียลดีเอ็นเอมีความหลากหลาย (mtDNA polymor-

phism pattern) มกีารถา่ยทอดทางพันธกุรรมผา่นแม่

ไปสูลู่กหลาน โดยเฉพาะลำ�ดบันิวคลีโอไทด์ในบริเวณ

ควบคุม (control region) ของไมโทคอนเดรียล

ดีเอ็นเอท่ีมีอัตราการกลายสูงกว่าบริเวณอื่น เรียกว่า 

hypervariable region (HVR) มี 3 บริเวณ ได้แก่ 

HVR1, HVR2 และ HVR3 หรือ เรียกว่า D-loop 

(displacement loop) นอกจากนี้การที่แต่ละเซลล์มี

จำ�นวน copy ของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอภายใน

เซลล์เปน็จำ�นวนมาก ทำ�ให้มีโอกาสท่ีจะสกัดเอาไมโท-

คอนเดรียลดีเอ็นเอ ออกจากตัวอย่างที่เสื่อมสภาพ 

ตวัอยา่งท่ีไมส่มบรูณ์และไมม่นีวิเคลียสมาวเิคราะห์ได ้

การตรวจพิสูจน์ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ จึงเป็นอีก

หนึ่งการทดสอบทางนิติพันธุศาสตร์ที่นำ�มาใช้ในการ

พิสูจน์เอกลักษณ์บุคคล โดยสามารถวิเคราะห์ได้จาก

ความหลากหลายของนิวคลีโอไทด์ที่บริเวณ HVR 1 

และ HVR 2 เปน็อยา่งนอ้ย(2, 8) หลกัการแปลผลของ

การตรวจพิสูจน์ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ อาศัยหลักการ

ท่ีบุคคลซึ่งสืบเช้ือสายมาจากสายมารดาเดียวกันจะมี

ลำ�ดบันวิคลีโอไทดข์องไมโทคอนเดรยีลดเีอ็นเอ ท่ีสอง

บริเวณดังกล่าวไม่แตกต่างกัน(2, 7) 

รูปแบบการรายงานผลของการตรวจวิเคราะห์

ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอในงานนิติวิทยาศาสตร์มีความ

สำ�คัญเป็นอย่างมาก รูปแบบการรายงานต้องได้มาตรฐาน

และสามารถเปรียบเทียบระหว่างห้องปฏิบัติการได้  

โดยแตล่ะหอ้งปฏิบตักิารตอ้งมหีลกัการรายงานผลตาม
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แนวทาง (guideline) ของ Scientific Working 

Group on DNA Analysis Methods (SWADM)(7) 

เพื่อให้มีการรายงานตำ�แหน่งและรูปแบบการรายงาน

ผลทีต่รงกัน ไดม้าตรฐานและสามารถเปรยีบเทียบผล

การตรวจพิสูจน์ได้ท่ัวโลก นอกจากนี้ยังมีรายงานว่า 

นอกจากบริเวณ HVR1, HVR2 และ HVR3 แล้ว

ยังมียีนที่อยู่บริเวณ coding region ที่นำ�มาใช้ตรวจ

เพิ่มเติมได้ เช่น ND4 และ ND5 ที่ให้ค่า power of 

discrimination ใกลเ้คยีงกบั HVR1 และ HVR2(9) 

ซึ่งสามารถนำ�มาใช้เป็นเครื่องหมายพันธุกรรมทาง

เลือกเพื่อเพิ่มความสามารถในการพิสูจน์เอกลักษณ์

บุคคลได้ 

ในปัจจุบันเทคโนโลยีการหาลำ�ดับสารพันธุกรรม

ได้รับการพัฒนาอย่างรวดเร็วทำ�ให้ราคาถูกลง ทำ�ให้ 

มกีารนำ�เทคโนโลยนีีม้าประยกุต์ในงานตา่ง ๆ  มากขึน้  

รวมทั้งการใช้ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอในการพิสูจน์

ความสัมพันธ์ทางสายมารดาเป็นที่นิยมมากขึ้น(10, 11) 

นอกจากนี้ ข้อมูลความหลากหลายของชุดลำ�ดับ 

นิวคลีโอไทด์ของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ (mtDNA 

haplotypes diversity) ของแต่ละประเทศมีความ

สำ�คัญและมีเอกลักษณ์ ในประชากรแต่ละกลุ่ม  

จึงมีการจัดกลุ่มรูปแบบ haplotype โดยจำ�แนกกลุ่ม

ประชากรตามความผันแปรของนิวคลีโอไทด์ ใน

ตำ�แหน่งต่าง ๆ เพื่อศึกษาความจำ�เพาะของกลุ่ม

ประชากรในแต่ละภูมิศาสตร์เรียกว่า haplogroup 

สำ�หรับอธิบายความจำ�เพาะของสารพันธุกรรม 

ของกลุ่มประชากรอีกด้วย การศึกษาความจำ�เพาะ 

ของประชากรของแต่ละประเทศจึงมีความสำ�คัญและ 

มีประโยชน์ในการตรวจพิสูจน์เอกลักษณ์บุคคล เช่น 

ในกรณีการตามหาบุคคลสูญหาย ซึ่งในประเทศไทย 

ได้มีการศึกษาทั้ง haplotype และ haplogroup ใน

กลุ่มประชากรไทยปัจจุบัน (modern Thai population) 

ซึ่ง haplogroup ที่พบมากที่สุดคือ F1a และพบใน

ลำ�ดับถัดมา ได้แก่ B5a และ M7b ตามลำ�ดับ(12)  

โดย haplogroup ดังกล่าว มีความผันแปรของ 

นิวคลีโอไทด์ในตำ�แหน่งท่ีจำ�เพาะในกลุ่มประชากร

เอเชียตะวันออกเฉียงใต้ ซึ่งมีภูมิศาสตร์ท่ีอยู่ ใกล้

ประเทศไทยอีกด้วย นอกจากน้ี ประภัสสร และคณะ(12) 

ได้ศึกษา haplogroup ในกลุ่มประชากรไทยปัจจุบัน

และได้นำ�ข้อมูลไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอดังกล่าวไป

เผยแพร่ในฐานข้อมูล EMPOP ซึ่งนำ�ไปใช้ประโยชน์

ในการอ้างอิงและเปรียบเทียบกับข้อมูลอื่นได้

3.2 มานุษยวิทยา (anthropology) 

มานุษยวิทยา (anthropology) เป็น 

การศึกษาเก่ียวกับข้อมูลมนุษย์และศึกษาวิวัฒนาการ

ของมนษุย ์ซึง่เริม่มกีารใช้ไมโทคอนเดรยีลดเีอ็นเอใน

การศึกษาทางมานุษยวิทยาตั้งแต่ปีคริสต์ศักราช 

1987(13) ต่อมาการศึกษาเก่ียวกับพันธุศาสตร์ระดับ

โมเลกุลและพันธุศาสตร์ประชากร (population  

genetics) ของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอมนุษย์ใน

ภูมภิาคตา่ง ๆ  ท่ัวโลกไดเ้พิม่ขึน้อยา่งรวดเรว็(14) ทำ�ให้

มีการประยุกต์ในการสืบค้นความสัมพันธ์ในแง่ของ

วิวัฒนาการและในแง่โครงสร้างทางภูมิศาสตร์ภายใน

กลุ่มประชากรได้เป็นอย่างดี 

จุดเด่นของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอท่ีเหมาะสม

ต่อการนำ�มาศึกษาด้านมานุษยวิทยา มีหลายประการ 

เช่น 

-	 ไมโทคอนเดรียมีจำ�นวน copy มาก 

ภายในเซลล์ ทำ�ให้มีโอกาสท่ีจะสกัดเอาไมโทคอนเดรียล-

ดีเอ็นเอจากตัวอย่างท่ีมีอายุเก่าแก่ซึ่งอาจอยู่ ใน 

สภาพที่ไม่ดีหรือเสื่อมสภาพ มาวิเคราะห์ได้

-	 ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอมีวิวัฒนาการ

ค่อนข้างเร็วเมื่อเปรียบเทียบกับดีเอ็นเอในนิวเคลียส

ของสัตว์หลายชนิดรวมถึงมนุษย์
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- 	 ไมโทคอนเดรียลดี เ อ็นเอ ไม่ เ กิด  

genetic recombination และมีการถ่ายทอดทาง

พันธุกรรมผ่านสายแม่เท่านั้น ทำ�ให้การแปลผล 

ไม่ซับซ้อนเหมือนดีเอ็นเอในนิวเคลียส เนื่องจาก 

นิวคลีโอไทด์ของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอมีลำ�ดับ 

คงเดิมทุกประการเมื่อมีการถ่ายทอดจากแม่ไปสู่ลูก  

ดังนั้นความแตกต่างในระดับนิวคลีโอไทด์ระหว่าง 

ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอของแต่ละตัวอย่างจะสะท้อน 

ให้เห็นถึงความแตกต่างของวิวัฒนาการในแต่ละ

ประชากรได้(15) 

จากหลักการ ท่ีก ล่ าวมา ข้ างต้นพบว่า  

การศึกษาความหลากหลายของสารพันธุกรรมใน 

ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ ยังสามารถนำ�มาประยุกต์ใน 

การสืบสวน การวิเคราะห์ความสัมพันธ์ของซาก 

โครงกระดูกโบราณในแหล่งโบราณคดี และความ

สมัพนัธร์ะหวา่งประชากรในพืน้ท่ีระหวา่งโครงกระดกู

กับชนกลุ่มต่าง ๆ  รวมทั้งระหว่างกระดูกโบราณกับ

พฤติกรรมการดำ�รงชีวิตของกลุ่มชาติพันธ์ุในแต่ละ

พื้นท่ีได้ ท้ังนี้ในประเทศไทยก็มีการศึกษาข้อมูลของ

ความหลากหลายของสารพันธุกรรมด้วยเช่นกัน  

โดยทำ�การศึกษายีนไมโทคอนเดรียในส่วน HVR  

รวมไปถึงระดับไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอในจีโนม  

ของประชากรกลุ่มต่าง ๆ  ในปัจจุบันของประเทศไทย 

และมีงานวิจัยที่ศึกษากลุ่มประชากรโบราณ โดยมีทั้ง

แบบจำ�แนกโดยการท่ีใช้ภาษา เช่น กลุ่มประชากร

โบราณที่ใชภ้าษาตระกูลไต-กะได หรอืการจำ�แนกโดย

การที่ใช้กลุ่มประชากรโบราณตามภูมภิาคท่ีคน้พบ เชน่ 

บ้านเชียง รวมท้ังจากโครงกระดูกโบราณยุคสัมฤทธิ์

และยคุเหล็กทีขุ่ดคน้ในประเทศไทย ดว้ยความรว่มมอื

กับกรมศิลปากร โดยข้อมูลไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ 

ท่ีได้จะนำ�มาศึกษาและเปรียบเทียบทั้งในแง่ของ  

haplotype diversity, phylogenetic tree และ 

genetic distance รวมทั้งการจัด haplogroup แล้ว

นำ�ข้อมูลที่ได้มาบูรณาการกับข้อมูลด้านมานุษยวิทยา 

ประวัติศาสตร์ และโบราณคดี(11, 15-17) 

3.3 การวินิจฉัยโรคไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ  

(mtDNA diagnosis)

ในทางการแพทย์ความผิดปกติของยีนใน 

ไมโทคอนเดรียทำ�ให้เกิดโรคได้หลายโรค โดยเฉพาะ

อยา่งยิง่ในโรคท่ีเก่ียวข้องกับระบบประสาทและระบบ

กล้ามเนื้อ (neuromuscular system) ซึ่งเป็นระบบ

ท่ีต้องใช้พลังงานสูงและหากเกิดความผิดปกติขึ้นจะ

ส่งผลต่อระบบพลังงานในร่างกาย และส่งผลต่อการ

เกิดโรครา้ยแรงได ้โรคท่ีเกิดจากความผดิปกตขิองยนี

ไมโทคอนเดรียท่ีพบในปัจจุบันนั้นมีหลายโรค(18)  

มีการวิจัยและรายงานตำ�แหน่งการกลายในไมโท- 

คอนเดรียลดีเอ็นเอที่ ใช้ ในการวินิจฉัยโรคหลาย

ตำ�แหนง่ แตล่ะตำ�แหนง่จะจำ�เพาะตอ่โรคนัน้ ๆ  และ/

หรือเก่ียวข้องกับหลายระบบในร่างกาย เช่น โรค 

Leigh syndrome เป็นภาวะผิดปกติของระบบ

ประสาทที่หายาก ซึ่งเกิดจากการกลายของลำ�ดับ 

นิวคลีโอไทด์บริเวณยีน ATP6 โรค Mitochondrial 

Encephalopathy Lactic Acidosis and Stroke-like 

Episodes (MELAS) เป็นภาวะกรดแลกติกในเลือด

สูงร่วมกับภาวะคล้ายสมองขาดเลือด จะพบการกลาย

ของลำ�ดับนิวคลีโอไทด์บริเวณอาร์เอ็นเอถ่ายโอน 

(tRNA) นอกจากนี้ยังพบว่า โรค Myoclonic  

Epilepsy with Ragged Red Fiber (MERRF)  

เป็นภาวะการเคล่ือนไหวผิดปกติแบบกระตุกหรือ 

ลมชักก็พบการกลายของลำ�ดับนิวคลีโอไทด์บริเวณ 

อาร์เอ็นเอถ่ายโอน (tRNA) เช่นกัน ในรายงานนี้ได้

รวบรวมตำ�แหน่งการกลายที่สำ�คัญและทำ�ให้เกิดโรค 

ดังแสดงใน Table 1 และ Fig. 1 ซึ่งผู้เขียนได้ 

จัดทำ�โครงสร้างไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอและแสดง

ตำ�แหนง่การกลาย ดว้ยโปรแกรม biorender (https://

app.biorender.com/) โดยใช้ข้อมูลท่ีรายงานเก่ียวกับ
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ตำ�แหนง่การกลายจาก Habbane และคณะ(3) เพ่ือให้

เข้าใจได้ง่ายขึ้น

นอกจากน้ันแล้ว ยังพบว่าโรคท่ีพบได้บ่อยใน 

ประชากรท่ัวไป ส่วนหน่ึงเกิดจากความผิดปกติของยีน

ไมโทคอนเดรียได้ เช่น โรคเบาหวาน โรคพาร์คินสัน

และโรคอัลไซเมอร์(19-21) เป็นต้น ซึ่งโรคเหล่านี้เกิด

จากการกลายท่ีอาจจะเป็นการขาดหายไปของยีนไมโท-

คอนเดรียหรือมีการแทนท่ีตำ�แหน่งนิวคลีโอไทด์บาง

ตำ�แหน่งของยีนไมโทคอนเดรีย จากข้อมูลท่ีนักวิจัย 

กลุ่มอ่ืนรายงานว่า การจำ�แนกโรคไมโทคอนเดรีย ท่ีเกิด

จากความผิดปกติของยีนไมโทคอนเดรียมีหลายโรค  

โดยเฉพาะอย่างยิ่งในโรค Leber hereditary optic 

neuropathy (LHON) ท่ีผู้ป่วยมีอาการตามัวอย่าง

เฉียบพลัน LHON นับได้ว่าเป็นโรคไมโทคอนเดรียที่

พบมากท่ีสุดในประเทศไทย(3, 22) ปัจจุบันการตรวจ

หาตำ�แหน่งการกลายของโรคนี้ยังใช้การหาลำ�ดับ   

นิวคลีโอไทด์โดยวิธีแซงเกอร์ซึ่งถือว่าเป็นเทคนิค

มาตรฐาน (gold standard) แต่ในกลุม่โรคนีม้ตีำ�แหนง่

ท่ีเกิดการกลายพบในหลายยีนของไมโทคอนเดรีย  

ดังนั้นการใช้วิธีแซงเกอร์อาจจะไม่คุ้มค่าหากต้องการ

ทราบทุกตำ�แหน่งที่เกี่ยวข้อง ซึ่งในปัจจุบันมีการวิจัย

และพัฒนาเทคนิคอื่น ๆ เพื่อช่วยเพิ่มความรวดเร็ว 

และลดค่าใช้จ่ายในการตรวจวิเคราะห์ให้เหมาะสม 

เช่น วิธี multiplex ligation-dependent probe 

amplification (MLPA)(23) และนอกจากนี้ยังมีการ

พัฒนารูปแบบการหาลำ�ดับเบสให้ได้ปริมาณมากและ

รวดเร็วขึ้นโดยเทคโนโลยี NGS(3) เป็นต้น

Table 1 Mitochondrial genome mutation and disease.(3, 19-22)

Disease Organelle       Symptoms mtDNA 

mutation 

region 

Gene

Leber’s Hereditary 

Optic 

Neuropathy (LHON) eye

- eyesight loss, starting 

with painless blurriness 

- vision loss occurs 

because the cells in 

the optical nerve die 

m.3460G > A

m.11778G > A

ND1

ND4

m.14484T > C ND6

m.14459G > A ND6

Neurogenic Ataxia 

and Retinitis 

Pigmentosa (NARP)

nervous 

system

neuropathy m.8993T > G/C ATP6

Leigh syndrome central 

nervous 

system 

progressive neurological, 

seizures, poor sucking 

ability, loss of head control 

and motor skills 

m.8993T > G/C

m.9176T > G/C

ATP6

ATP6
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Disease Organelle      Symptoms mtDNA 

mutation 

region 

Gene

Mitochondrial 

Encephalopathy 

Lactic Acidosis and 

Stroke-like Episodes 

(MELAS) 

brain

lactic acidemia, epilepsy, 

and stroke 

m.3243A > G

m.3271T > C

tRNALeu (UUR)

tRNALeu (UUR)

Myoclonic Epilepsy 

with Ragged Red 

Fiber (MERRF)

muscle and 

nervous 

system

generalized epilepsy, 

ataxia, weakness, and 

dementia

m.8344AG tRNALys

Mitochondrial 

Encephalo-

cardiomyopathy
heart 

muscle

m.4320C > T tRNAIle

Mitochondrial 

Cardiomyopathy

heart muscle abnormalities m.12530A > G ND5

Mitochondrial 

Encephalomyopathy

m.6413T > C CO1

4. วิิธีีการตรวจวิิเคราะห์์ลำำ�ดัับนิิวคลีีโอไทด์์
ในไมโทคอนเดรีียลดีีเอ็็นเอ

เทคโนโลยีการหาลำ�ดับนิวคลีโอไทด์ของ 

ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอในปัจจุบันมีหลายวิธี โดยวิธีหลัก

ท่ีใช้ในการหาลำ�ดับนิวคลีโอไทด์ในไมโทคอนเดรียล

ดีเอ็นเอที่นิยมใช้ มี 2 วิธี ได้แก่

4.1 การหาลำ�ดับนิวคลีโอไทด์โดยใช้ 

เทคนิคแซงเกอร์ (Sanger sequencing)

ในปัจจุบันยังถือว่าเป็นวิธีมาตรฐาน (gold 

standard) ท่ีนิยมใช้ อาศัยหลักการ dideoxynucleotide 

chain termination ด้วยการนำ�นิวคลีโอไทด์ที่ดึงหมู่ 

Table 1 Mitochondrial genome mutation and disease.(3, 19-22) (Cont.)

hydroxyl บริเวณ carbon ตำ�แหน่งที่ 3 ออก ซึ่ง

ทำ�ให้หยุดการสร้างดีเอ็นเอ เรียกว่า dideoxynucleotide 

(ddNTP)  ประกอบด้วย ddATP, ddTTP, ddCTP 

และ ddGTP และนำ�มาตดิฉลากดว้ยสีฟลอูอเรสเซนต ์

(fluorescent dye) ซึ่งนิวคลีโอไทด์แต่ละชนิดจะมี

การตดิฉลากสีทีต่า่งกัน จากนัน้ใชเ้อนไซม์ในการสรา้ง  

ดี เอ็นเอสายใหม่จากดี เอ็นเอต้นแบบ (DNA  

template) ลำ�ดับนิวคลีโอไทด์ใหม่จะประกอบด้วย 

นิวคลีโอไทด์แต่ละตัวท่ีติดฉลาก เมื่อเข้าไปต่อกับ 

นิวคลีโอไทด์ก่อนหน้า จะทำ�ให้ปฏิกิริยาหยุดเน่ืองจากไม่มี

หมู่ hydroxyl group ที่มาสร้างพันธะ phosphodi-
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ester กับนิวคลีโอไทด์โมเลกุลใหม่ ทำ�ให้ดีเอ็นเอมี

ขนาดท่ีแตกตา่งกัน แลว้จงึนำ�มาแยกขนาดดว้ยเครือ่ง

วิเคราะห์ลำ�ดับสารพันธุกรรม ได้ข้อมูลอิเล็กโทรฟีโร-

แกรม (electropherogram) มาวิเคราะห์และ 

เปรียบเทียบกับลำ�ดับนิวคลีโอไทด์อ้างอิงของไมโทคอน-

เดรียลดีเอ็นเอต่อไป(24) 

4.2 การหาลำ�ดับนิวคลีโอไทด์โดยใช้ 

เทคโนโลยี Next Generation Sequencing (NGS) 

เป็นวิธีท่ีสามารถวิเคราะห์หาลำ�ดับนิวคลีโอ-

ไทด์ของดีเอ็นเอจำ�นวนมากได้พร้อมกัน (massively 

parallel sequencing) การทำ�ปฏิกิริยาแต่ละครั้ง

สามารถหาลำ �ดับนิวคลี โอไทด์ ได้ ถึ งประมาณ  

6 แสนล้านเบส (600 Gb) ในขณะที่วิธีการหาลำ�ดับ 

นวิคลีโอไทดแ์บบแซงเกอรจ์ะหาลำ�ดบันวิคลีโอไทด์ได้

เพียง 1 พันเบส(25)  โดยเทคโนโลยีนี้มีหลักการทั่วไป

คือ การอ่านลำ�ดับเบสในขณะเกิดปฏิกิริยาสังเคราะห์

สารพันธุกรรม (sequence by synthesis) สามารถ

แบ่งประเภทตามความยาวของสารพันธุกรรมท่ีถูก

สังเคราะห์ได้เป็น 2 ประเภท ได้แก่

(1) การสังเคราะห์สารพันธุกรรมสายสั้น 

(short reading) บนเทคโนโลยี second generation 

sequencing เช่น 

- 	 เทคโนโลยีของ Illumina ที่ใช้การอ่าน

ลำ�ดับเบสด้วย fluorescence detection 

-	 เทคโนโลยีของ Ion torrent ใช้หลักการ

อ่านลำ�ดับเบสด้วย Ion detection

-	 เทคโนโลยีของ Applied Biosystems 

สามารถอ่านลำ�ดับเบสจากสารเรืองแสงที่ติดฉลากบน

ชดุสารพนัธกุรรม 10-20 เบส ซึง่สุม่ปล่อยเข้าสูร่ะบบ

เพื่อเข้าคู่สมกับสารพันธุกรรมต้นฉบับ (เรียก

เทคโนโลยี sequence by ligation) 

ข้อจำ�กัดของการสังเคราะห์สารพันธุกรรม

สายสัน้ ไดแ้ก่ มีโอกาสท่ีส่วนของสารพนัธกุรรมจะถูก

อ่านไม่เท่ากันจากขั้นตอนเตรียม library (enrich-

ment bias) จึงอาจเกิดปัญหาการจัดวางเทียบกับ

ลำ�ดับเบสในกรณีเกิดการสอดแทรกและการขาดหาย

ไปของเบส (insertion-deletion) และกรณีลำ�ดบัเบส

ซ้ำ�ขนาดยาว

(2) การสังเคราะห์สารพันธุกรรมสายยาว 

(long reading) บนเทคโนโลยี third generation  

sequencing 

-	 เทคโนโลยีจากบริษัท PacBio ที่อาศัย 

DNA polymeasase สังเคราะห์สารพันธุกรรมสาย

ยาว พรอ้มอา่นลำ�ดบัเบสจากสารเรอืงแสงแตล่ะลำ�ดบั 

-	 เทคโนโลยีจากบริษัท Oxford Nanopore 

ท่ีอาศัยการสังเคราะห์สารพันธุกรรมบนรูขนาดเล็ก 

และทำ�การบันทึกลำ�ดับเบสจากความต่างศักย์ท่ี

เปลี่ยนแปลงทีละลำ�ดับ เมื่อเสร็จกระบวนการจะได้

ไฟล์รหัสพันธุกรรมพร้อมข้อมูลคุณภาพเช่นเดียวกัน

ข้อจำ�กัดของการสังเคราะห์สารพันธุกรรม

สายยาว ได้แก่ โอกาสเกิดความผิดพลาดในปฏิกิริยา 

polymerization สูงขึ้นเมื่อสังเคราะห์สายพันธุกรรม

ท่ียาวขึ้นเนื่องจากเอนไซม์ท่ี ใช้ ไม่ทำ�งานในการ 

ตรวจสอบความถูกต้อง (proof reading)(3,26)

การวิเคราะห์ข้อมูลลำ�ดับนิวคลีโอไทด์ด้วย 

วิธ ีNGS จะใช้โปรแกรมท่ีจำ�เพาะในการวเิคราะหเ์พือ่

ให้ได้ลำ�ดับนิวคลีโอไทด์ของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอ

ซึง่นำ�มาเปรยีบเทียบกับลำ�ดบันวิคลีโอไทดอ์า้งองิและ

รายงานตำ�แหนง่ท่ีเกิดการกลายแล้วนำ�ไปประยกุต์ใน

งานด้านต่าง ๆ ต่อไป

ในปจัจบุนังานทางนติพินัธศุาสตรย์งันยิมใช้

วิธีการหาลำ�ดับนิวคลีโอไทด์แบบแซงเกอร์ ซึ่งยังคง

เป็นวิธีมาตรฐาน โดยจะเลือกใช้บริเวณท่ีมีความ 

หลากหลายบนบริเวณควบคุม (control region) ซ่ึงเรียก
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ว่า hypervariable region (HVR 1 และ HVR 2) 

ในไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอเพื่อใช้ ในการตรวจ

วิเคราะห์ ซึง่มขีนาดของลำ�ดบันวิคลีโอไทดเ์พยีง 300-

400 คู่เบสเท่านั้น แต่ในงานด้านการวินิจฉัยโรค ที่ยัง

ไม่ทราบโรคท่ีจำ�เพาะเจาะจง จะนิยมใช้การหาความ

ผิดปกติของไมโทคอนเดรียลจี โนม โดย NGS 

เนื่องจากวิธีนี้สามารถหาลำ�ดับนิวคลีโอไทด์ในไมโท-

คอนเดรียลดีเอ็นเอทำ�ได้ในปริมาณมาก ครอบคลุม 

รวดเรว็และราคาคา่ใช้จา่ยถือว่ามคีวามคุม้คา่เมือ่เทียบ

กับข้อมูลที่ได้(3, 10) 

5.	 ฐานข้้อมููลจำำ�เพาะของไมโทคอนเดรีียล
ดีีเอ็็นเอ

ในปัจจุบันข้อมูลทางด้านไมโทคอนเดรียล

ดีเอ็นเอของมนุษย์มีจำ�นวนมากขึ้น และมีการนำ�ไป

ประยุกต์ใช้งานอย่างหลากหลาย ทั้งในด้านการศึกษา

วิวัฒนาการ มานุษยวิทยา นิติวิทยาศาสตร์ และการ

วินจิฉยัโรค ดงันัน้การรวบรวมขอ้มลูความหลากหลาย

ของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอของมนุษย์จึงมีความ

สำ�คัญ ฐานข้อมูลของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอของ

มนุษย์ก็เป็นอีกช่องทางท่ีสามารถนำ�มาประยุกต์ใช้

ประโยชน์ได้โดยตัวอย่างฐานข้อมูลของไมโทคอนเดรียล

ดีเอ็นเอของมนุษย์ท่ีนิยมใช้และมีความน่าเช่ือถือ  

มีดังนี้ 

5.1	GenBank 

GenBank (https://www.ncbi.nlm.nih.

gov/genbank/) เป็น DNA sequence database ที่

เริ่มก่อตั้งเมื่อปี 1992 ซึ่งฐานข้อมูลนี้ประกอบด้วย

ข้อมูลลำ�ดับสารพันธุกรรมของส่ิงมีชีวิตต่าง ๆ ทั้ง 

มนุษย์ สัตว์ พืช และจุลินทรีย์ และยังเป็นฐานข้อมูล

ท่ีสามารถนำ�ผลการวิเคราะห์ลำ�ดับสารพันธุกรรมมา

เปรียบเทียบเพ่ือการวิจัยทางด้านประชากร หรือโรค

ทางพันธุกรรมได้อีกด้วย ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอก็

เป็นข้อมูลหนึ่งท่ีถูกรวบรวมในฐานข้อมูลนี้ซึ่งถือว่า

เป็นฐานข้อมูลลำ�ดับสารพันธุกรรมท่ีมีขนาดใหญ่

ทีส่ดุ(27, 28) แตเ่นือ่งจากฐานขอ้มลู GenBank มขีนาด

ใหญ่อาจเกิดข้อจำ�กัดในบางงานวิจัยท่ีต้องการข้อมูล

ท่ีจำ�เพาะจึงทำ�ให้ต้องใช้เวลาในการคัดกรองข้อมูล 

มากขึ้น

5.2 EMPOP 

EMPOP database (www.empop.com)(29) 

เป็นฐานข้อมูลความหลากหลายของตำ�แหน่งการ 

กลายในไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอมนุษย์ ซึ่งรวบรวม

ข้อมูล haplotype diversity ของประชากรแต่ละ

ประเทศโดยมีรูปแบบการรายงานตำ�แหน่งการกลาย

ตามแนวทางของ Scientific Working Group on 

DNA Methods (SWGDAM) และมีการจัด  

haplogroup โดยใช้พ้ืนฐานจาก phylogenetic tree(30) 

ท่ีศกึษาความสัมพนัธ์เชิงวิวัฒนาการของส่ิงมชีวีติ โดย

ใช้องค์ความรู้พื้นฐานด้านพันธุกรรมเป็นตัวบ่งชี้ความ

สัมพันธ์ของแต่ละประชากร ซึ่งเป็นประโยชน์มากทั้ง

ทางด้านนิติพันธุศาสตร์ท่ีต้องการทราบความจำ�เพาะ

ของประชากรแตล่ะประเทศเพือ่ใช้ในการตามหาบคุคล

สูญหาย หรอืใช้อธิบายการอพยพยา้ยถ่ิน (migration) 

ของแต่ละกลุ่มประชากรในงานทางด้านมานุษยวิทยา

ได้อีกด้วย อย่างไรก็ตามฐานข้อมูลของ EMPOP  

คอ่นข้างจำ�เพาะกบังานดา้นการศกึษาประชากร จงึไม่

เหมาะกับงานวิจัยด้านการแพทย์

5.3 MITOMAP 

MITOMAP (A human mitochondrial 

genome database) (https://www.mitomap.org) 

เป็นฐานข้อมูลท่ีรวบรวมงานวิจัยท่ีรายงานความ 

หลากหลายของการกลายในไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอของ

มนุษย์ โดยจะรายงานในรูปแบบความถี่ของตำ�แหน่ง

ท่ีมกีารกลายในไมโทคอนเดรยีลดเีอ็นเอพรอ้มท้ังบอก

แหล่งที่มาของข้อมูลอย่างชัดเจน ซึ่งมีประโยชน์ใน
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ด้านการแพทย์ในการรายงานตำ�แหน่งที่ก่อให้เกิดโรค 

นอกจากนี้ยังรายงานความหลากหลายในแต่ละกลุ่ม

ประชากรทำ�ให้สามารถนำ�มาศึกษาความจำ�เพาะ 

ของแต่ละกลุ่มประชากรได้(31) จากการท่ีข้อมูลมี 

ความครอบคลุมมาก ผู้ใช้ข้อมูลต้องมีความรู้พื้นฐาน

ทางด้านความหลากหลายของตำ�แหน่งการกลายใน 

ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอเพ่ือท่ีจะเลือกใช้ข้อมูลได้อย่าง

เหมาะสมและรวดเร็วขึ้น

จากท่ีกลา่วมาท้ังหมด ฐานข้อมลูไมโทคอน-

เดรียลดีเอ็นเอแต่ละฐานข้อมูล มีข้อดีและข้อจำ�กัดที่

แตกต่างกัน ดังแสดงใน Table 2 ดังนั้นการเลือกใช้

ฐานข้อมูลได้อย่างจำ�เพาะเจาะจงจึงเป็นการเพิ่ม

ประสิทธิภาพในการศึกษาวิจัยต่าง ๆ ได้รวดเร็วขึ้น  

อีกท้ังยงัเปน็ตวัช้ีวัดการคน้พบตำ�แหนง่การกลายชนดิ

ใหม่ในแตล่ะประชากร หรอืในงานท่ีศกึษาไดเ้นือ่งจาก

ในฐานข้อมูลได้รวบรวมงานวิจัยที่เคยพบตำ�แหน่ง

การกลายต่าง ๆ ไว้เป็นจำ�นวนมาก

หากมีเป้าหมายในการศึกษาข้อมูลการกลาย

พันธุ์ของไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอจีโนมท่ีเจาะจงแล้ว 

การเลือกใช้ข้อมูลท่ีจำ�เพาะในแต่ละงานจะช่วยเพิ่ม

ประสิทธิภาพ และสามารถนำ�ไปใช้ประโยชน์ได้อย่าง

ถูกต้อง และรวดเร็ว

Table 2 Comparison of human mitochondrial DNA database utilization (Data collecting date: March,  

	 2023).

No. Database Number of 

uploaded 

sequences 

Input data Output data Advantage Limitation

1. GenBank Real-time 

updated data

- Fasta file

- Bam file

- nucleotide 

sequence

- annotation 

of mtDNA  

- vast 

information on 

mitochondrial

DNA 

sequences 

available

- raw sequence 

data from 2 

sequencing 

methods 

(Sanger 

sequencing 

and NGS) 

available

  

too huge amount 

of genomic DNA 

information 

including 

mitogenome 

resulted in 

difficulty to 

get specific data 
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No. Database Number of 

uploaded 

sequences 

Input data Output data Advantage Limitation

2. EMPOP

database

- 46,963

HVR 1 and

HVR 2 region 

(16024-16365 

and 73-340)

- 38,361

control region 

(16024-576)

- 4,289 

full-length 

mitogenome

SNP 

haplotype 

e.g.  

16093C

- haplogroup 

information

- frequency of 

haplotype and 

haplogroup

from each 

population

was previously 

reported 

- the database 

available for 

haplogroup 

construction

haplogroup 

frequency 

data from 

worldwide 

population

 - the entered 

data of the 

database is 

specific

- specific 

information on 

population 

demographic 

diversity

3. MITOMAP - 78,884

control region 

(16024-576)

- 59,389

full-length 

mitogenome 

updated 

data of

GenBank 

sequences 

every 4-6 

months

- published 

data on 

human 

mitochondrial 

DNA variation

- reference 

source data

- frequency 

of mutation 

position 

data based on 

each 

population 

- large amount 

of data 

collection

- reference source 

of the information

- point mutation 

data based on 

position 

- link to connect 

to the relevant 

database 

effectively

- frequency of 

mitochondrial 

DNA mutation 

position of each 

population 

available

- hard to obtain

data, prior 

basic 

sequence 

information 

required

Table 2 Comparison of human mitochondrial DNA database utilization (Data collecting date: March,  

	 2023). (Cont.)
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บทสรุุป
ไมโทคอนเดรียลดีเอ็นเอของมนุษย์เป็น

ข้อมูลทางด้านพันธุกรรมท่ีมีประโยชน์และนำ�ไป

ประยุกต์ใช้ได้หลายด้าน การกลายของไมโทคอนเดรียล

ดีเอ็นเอในแต่ละตำ�แหน่ง สามารถนำ�ไปใช้ในการ

พิสูจน์เอกลักษณ์บุคคล ทำ�นายการเกิดโรค รวมท้ัง

การศึกษาเก่ียวกับต้นกำ�เนิดและการอพยพของกลุ่ม

ประชากรที่สนใจ และในปัจจุบันเทคโนโลยีด้านอณู

พันธุศาสตร์ได้พัฒนาไปอย่างรวดเร็ว การได้มาซึ่ง

ข้อมลูพนัธกุรรมของไมโทคอนเดรยีลดเีอน็เอจงึทำ�ได้

ง่ายและราคาคุ้มค่ากับข้อมูลที่ได้รับ จึงเป็นผลดีและ

มีประโยชน์ในการประยุกต์ใช้ในงานทางด้านต่าง ๆ 

เพิม่มากยิง่ขึน้ อีกท้ังปจัจบุนัไดม้รีะบบฐานขอ้มลูที่ได้

รวบรวมข้อมูลสารพันธุกรรมของไมโทคอนเดรียล

ดีเอ็นเอของมนุษย์ในด้านต่าง ๆ ไว้อย่างหลากหลาย 

และน่าเช่ือถือให้นำ�มาประยุกต์ใช้ได้อย่างมีประสิทธิภาพ 

ดังนั้นไมโทคอนเดรียลจี โนม จึง เป็นอีกหนึ่ ง

เครือ่งหมายพนัธกุรรมทีน่า่สนใจศกึษาและมปีระโยชน์

ต่อการปฏิบัติงานด้านนิติวิทยาศาสตร์เป็นอย่างมาก

กิิตติิกรรมประกาศ
ขอขอบคณุห้องปฏบิตักิารมนษุยพ์นัธศุาสตร ์

ภาควิชาพยาธิวิทยา คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาล

รามาธิบด ีมหาวทิยาลยัมหิดล ท่ีสนบัสนนุประสบการณ์

และองค์ความรู้งานวิจัยเก่ียวกับไมโทคอนเดรียล

ดีเอ็นเอ
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