
 

 
 

สรุปประเด็นจากการสัมมนาเร่ือง   
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ห้องประชุม CC-405 อาคารศูนย์ประชุม อุทยานวิทยาศาสตร์ประเทศไทย จ.ปทุมธานี 
________________________________________________________________________________ 

โปรแกรมเทคโนโลยีเพื่อการป้องกัน วินิจฉัยและรักษาโรค ได้จัดสัมมนาเร่ือง “จากรหัสพันธุกรรม สู่นวัตกรรมการ
รักษาโรค” ในงานประชุมวิชาการประจําปีของ สวทช. (NAC2016) เม่ือวันที่ 1 เมษายน  2559 มีการบรรยายโดยแพทย์
ผู้เชี่ยวชาญทางด้านอณูพันธุศาสตร์ โรคมะเร็ง โรคไต และ สเต็มเซลล์ เก่ียวกับความก้าวหน้าของเทคโนโลยีทางด้านการ
ตรวจทางพันธุกรรมและพันธุวิศวกรรม ที่นําไปสู่การประยุกต์ใช้ในการตรวจวินิจฉัยโรค ทํานายโอกาสเกิดโรค และระบุ
ความรุนแรงของโรคได้อย่างถูกต้อง แม่นยํา และทันท่วงที นอกจากนี้ยังทําให้เกิดการวางแผนการรักษาได้อย่างเหมาะสม มี
ความเฉพาะเจาะจงกับคนไข้ และทําให้มีการใช้ยาได้อย่างมีประสิทธิภาพและความปลอดภัยยิ่งข้ึน ในการประชุมคร้ังนี้ 
มีผู้เข้าร่วมสัมมนาประมาณ 100 คน  มีสรุปเนื้อหาดังนี้ 
 
Advanced technologies for diagnoses and treatment of genetic diseases    
บรรยายโดย ศ.นพ.วรศักดิ์ โชติเลอศักดิ์  คณะแพทยศาสตร์ จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย 

1. เทคโนโลยี Next Generation Sequencing  ได้แก่ clinical genome and exome sequencing  
1.1 Diagnoses of rare diseases  ด้วยการใช้วิธี Genome  Exome  และ Gene Panel เพื่อค้นหายีนสาเหตุ

ของการเกิดโรค ได้ด้วยความเร็วที่ดีข้ึน และประสิทธิภาพที่มากข้ึน 
1.2 Pharmaco-genomics เพื่อช่วยเพิ่มประสิทธิภาพในการให้ยาสําหรับรักษาโรคที่เหมาะสม หลีกเลี่ยงการ

เกิดผลข้างเคียงจากยาที่อาจะมีความแตกต่างกันในแต่ละบุคคล 
1.3 Individualized cancer therapy เป็นแนวทางใหม่ในการรักษาโรคมะเร็ง โดยอาศัย mechanical 

pathway ที่เหมาะสมเพื่อให้การรักษามีประสิทธิภาพมากกว่าวิธีดั้งเดิมที่ใช้เพียงแค่การผ่าตัด และให้ยาเคมี
บําบัด 

1.4 Noninvasive Prenatal Testing (NIPT)  สามารถเจาะเลือดแม่เพื่อตรวจหาภาวะเสี่ยงของการเกิดโรคทาง
พันธุกรรมของลูกได้  โดยไม่ต้องตรวจน้ําครํ่า 

1.5 Carrier & Cancer screening 
2. เทคโนโลยี Induced Pleuripotent Stem Cells (iPSCs)  

- การศึกษา Disease model และทําการทดสอบ drug screening 
3. เทคโนโลยี Genome Editing 

-    Mutation correction นํามาสู่ gene and cell therapy โดยเทคโนโลยีสําหรับการทํา genome editing 
ได้แก่ Zinc-finger nucleases (ZFNs), transcription activator-like effector nucleases (TALENs), 
clustered regularly at interspaced short palindromic repeats (CRISPR)/CRISPR associated (Cas) 9 
system   
-    Universal organ and cell transplantation 

     



 

 
 

 
Targeted therapy in cancer  
บรรยายโดย รศ.นพ.มานพ พิทักษ์ภากร คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาล มหาวิทยาลัยมหิดล 

ปัจจุบันการรักษาโรคมะเร็งสามารถทําได้ด้วยการผ่าตัด ฉายรังสีและการใช้ยาเคมีบําบัดเพื่อทําลายหรือหยุดยั้ง
การเจริญเติบโตของเซลล์มะเร็ง อย่างไรก็ดี เนื่องจากยาเคมีบําบัดไม่ได้ออกฤทธิ์จําเพาะเจาะจงที่เซลล์มะเร็งเท่านั้น จึงอาจ
ส่งผลกระทบต่อเซลล์ปกติทั่วไปและการทํางานของอวัยวะอ่ืนๆ ทําให้เกิดอาการข้างเคียง โดยบ่อยคร้ังที่ผู้ป่วยจะเสียชีวิต
จากผลข้างเคียงของยาดังกล่าว  และมีผู้ป่วยเพียงบางกลุ่มเท่านั้นที่มีการตอบสนองต่อยา  เนื่องจากโรคมะเร็งเป็นโรคทาง
พันธุกรรม เกิดจากการกลายพันธ์ของยีนในเซลล์หนึ่งที่มีผลทําให้เซลล์มีการเจริญเติบโตไม่หยุดและมีการแพร่กระจาย  ซ่ึงมี 
key gene หรือ driver genes ที่เก่ียวข้องจํานวนหลายยีน หากมีความเข้าใจในตําแหน่งของการกลายพันธุ์ ก็จะสามารถ
ยับยั้งการทํางานของยีนดังกล่าวได้ ก็จะนําไปสู่การเลือกยาที่เหมาะสมกับผู้ป่วย และหลีกเลี่ยงผลข้างเคียงที่เกิดข้ึนกับ
ผู้ป่วยได้ 

ด้วยเทคโนโลยีการตรวจพันธุกรรมด้วยวิธี NGS มีความก้าวหน้าไปอย่างมากและมีค่าใช้จ่ายที่ลดลง จึงนํามาสู่
แนวทางใหม่ในการรักษาผู้ป่วยในลักษณะ precision medicine  ซ่ึงเป็นการดูแลรักษาผู้ป่วยที่มีความจําเพาะ โดยมุ่งเน้น
การรักษาที่ตรงเป้าสําหรับแต่ละบุคคล แทนที่การใช้ยาสูตรเดียวกันในการรักษาคนไข้ทุกราย  โดยเวชปฏิบัติสําหรับการ
รักษาแบบ precision medicine คือ การนําชิ้นเนื้อมะเร็งของผู้ป่วยมาทําการหาลําดับเบส เพื่อดูการกลายพันธ์ของยีนว่ามี
ความเก่ียวข้องกับ pathway ใด ซ่ึงส่วนใหญ่มักเก่ียวข้องกับ cell growth และ genome stability จากนั้นทําการ
คัดเลือกยาที่สามารถยับยั้ง pathway นั้นๆ  อย่างไรก็ตามการรักษาด้วยวิธีดังกล่าวนี้ ยังคงมีปัญหาที่นํามาสู่การตั้งโจทย์
วิจัยได้หลายเร่ือง เช่น การรู้การกลายพันธ์ของยีน แต่ยังไม่ยาที่ใช้ในการยับยั้งการกลายพันธ์นั้นๆ ซ่ึงนํามาสู่การพัฒนายา
ใหม่  หรือการนํา targeted therapy ที่มีอยู่แล้วมาใช้ทดสอบกับมะเร็งชนิดอ่ืนที่มีการกลายพันธ์ของยีนใน pathway 
เดียวกัน เป็นต้น  โดย targeted therapy drug ที่มีใช้ในปัจจุบัน ได้แก่  

1. Inhibitors to activating oncogenic proteins; kinase inhibitors, receptor antagonists   
2. Inhibitors to specific cellular organelles or markers 
3. Interference of genome repair systems 
นอกจากนี้ยังมีการรักษาแนวใหม่ด้วยวิธีการให้ immunotherapy ซ่ึงมีผลการศึกษาในเบื้องต้นทางคลินิกดีมาก 

คาดว่าน่าจะเป็นแนวทางใหม่ในการรักษาโรคมะเร็งให้หายขาดได้ 
 
Early biomarkers in chronic kidney diseases  
บรรยายโดย โดย ศ.นพ.ยิ่งยศ อวิหิงสานนท์ คณะแพทยศาสตร์จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลัย 

ข้อมูลทางระบาดวิทยาของโรคไตเร้ือรังในประเทศไทยจาก Thai Seek project ของสมาคมโรคไตแห่งประเทศ
ไทย สํารวจผู้ป่วยจํานวน 3,459 ราย พบโรคไตเร้ือรังสูงถึงร้อยละ 17.5 โดยมีอัตราการเพิ่มข้ึนตามอายุของประชากร และ
เม่ือคิดเฉพาะว่ามีไตเร้ือรังระยะท้ายคือ 3-5 พบความชุกของโรคร้อยละ 8.6 หรือหากประมาณจํานวนประชากรในประเทศ
ไทยที่เกิดโรคไตเร้ือรังพบประมาณ 3.6-5.6 ล้านราย โดยผู้ป่วยโรคไตในระยะท้ายจําเป็นต้องได้รับการรักษาด้วยการล้างไต 
ฟอกไต หรือปลูกถ่ายไต ซ่ึงนํามาสู่ภาระค่าใช้จ่ายในการรักษาที่สูงมาก ดังนั้นเพื่อเป็นการแก้ปัญหาที่ต้นเหตุ จึงควรมีการ
ป้องกันไม่ให้ผู้ป่วยมีการดําเนินของโรคไตเข้าสู่ระยะสุดท้าย โดยควรมีการทํานายการเกิดโรคได้ตั้งแต่ในระยะเร่ิมแรก 
ปัจจุบันการตรวจวินิจฉัยภาวะไตวายเร้ือรังสามารถทําได้โดยการวัดค่าโปรตีน (serum creatinine และ proteinuria 



 

 
 

albumin) ในตัวอย่างปัสสาวะและเลือดของผู้ป่วย ที่บ่งบอกภาวะความผิดปกติของหลอดเลือดฝอยของไต   อย่างไรก็
ตามโปรตีนดังกล่าวยังไม่มีความไว และความจําเพาะมากเพียงพอที่จะวิเคราะห์ภาวะเสื่อมของไตได้แต่เนิ่นๆ ทําให้กว่าจะ
เร่ิมการรักษาได้ผู้ป่วยเหลือเนื้อไตที่ดีไม่มากนัก ดังนั้นการหาวิธีในการตรวจคัดกรองและวินิจฉัยเพื่อเฝ้าระวังการเกิด 
progression ของโรคไตในผู้ป่วยที่มีความไวและแม่นยํามากเพียงพอ และสามารถทําการตรวจวัดได้บ่อยคร้ังโดยไม่เกิด
ผลข้างเคียง จึงมีความสําคัญที่จะทําให้สามารถติดตามและให้การรักษาผู้ป่วยได้ตั้งแต่ระยะเนิ่นๆ  ปัจจุบันมีโปรตีนหลาย
ชนิดที่ถูกนํามาทดสอบความถูกต้องแม่นยําทางคลินิก เพื่อใช้ทดแทน marker เดิมในการตรวจวินิจฉัยการเกิดโรคไต ได้แก่ 
Cystatin C  ซ่ึงเป็น house keeping protein ที่เป็นตัวบ่งชี้อัตราการกรองของไต  สามารถวัดการทํางานของ GFR ที่มี
ความแม่นยํากว่าการใช้โปรตีน creatinine  และ NGAL ที่สามารถใช้ในการทํานายการเกิดพังผืดของไตได้  เป็นต้น  

นอกจากนี้การเกิดไตวายเร้ือรังในผู้ป่วยไทย พบว่ามีหลายสาเหตุ เช่นโรคไตลูปัส  IgA nephropathy หรือการ
ปลูกถ่ายไต เป็นต้น ซ่ึงแต่ละสาเหตุมีกลไกที่ทําให้เกิดโรคแตกต่างกัน เช่น โรคไต IgA nephropathy ใช้เวลาดําเนินโรค
นานถึง 30 ปี ในขณะที่บางโรคใช้ระยะเวลาดําเนินโรคเพียงแค่ 6 เดือนถึง 1 ปีเท่านั้น ดังนั้นการหา marker ที่มี
ความจําเพาะสําหรับโรคไตแต่ละสาเหตุย่อมมีความสําคัญในการทํานายการเกิดโรคในระยะเร่ิมแรก  รวมถึงสามารถทํานาย
โอกาสการเกิดซํ้าของโรค และการตอบสนองต่อการรักษาได้อย่างแม่นยํามากข้ึน   

 
Cell and gene therapy in thalassemia  
บรรยายโดย ศ.นพ.สุรเดช หงส์อิง คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี มหาวิทยาลัยมหิดล 

โรคธาลัสซีเมีย (Thalassemia) เป็นโรคทางพันธุกรรมที่เกิดจากความผิดพลาดของโครโมโซม ทําให้ปริมาณการ 
สร้างโกลบินน้อยลง หรือไม่มีการสร้างเลย แต่ความรุนแรงของโรคจะข้ึนอยู่กับลักษณะของความผิดปกติของยีนบน 
โครโมโซม Molecular defect ที่พบในโรคธาลัสซีเมีย คือ  

o โรคอัลฟ่าธาลัสซีเมีย เกิดจากการกลายพันธุ์ของยีน alpha-globin  โดยเป็นการกลายพันธุ์แบบ gene 
deletions 

o โรคเบต้าธาลัสซีเมีย  เกิดจากการกลายพันธุ์ของยีน beta-globin  
ปัจจุบันการรักษาผู้ป่วยโรคธาลัสซีเมีย คือ 

1. Palliative treatment   ได้แก่ การให้เลือด  และการให้ยาขับธาตุเหล็ก 
2. Curative treatment 

•   Hematopoietic stem cell (HSC) transplantation        
- Allogeneic Hematopoietic stem cell  จากพี่น้อง 
- Haploidentical Hematopietic stem cell  จากพ่อหรือแม่  

•   Gene therapy   

ปัจจุบันมีการศึกษาทดลองรักษาผู้ป่วย ß¬Thalassemia Major ด้วยวิธี gene therapy ในระดับคลินิกแล้วใน
ต่างประเทศ  อาทิ งานวิจัยของทีม Dr.Philippe Leboulch จากบริษัท Bluebird Bio ที่มีความร่วมมือกับโรงพยาบาล
รามาธิบดี ได้มีการศึกษาทางคลินิกในการทํา gene therapy คร้ังแรกในปี คศ.2007 โดยอาศัยหลักการของ gene 
addition และใช้ lenti-virus เป็นเวคเตอร์ในการนําส่งยีน beta-globin เข้าไปในเซลล์เป้าหมายคือ HSC เพื่อให้เกิดการ
แก้ไขในตําแหน่งที่จําเพาะคือเซลล์เม็ดเลือดแดง  นอกจากนี้ยังมีการศึกษาทางคลินิกของการรักษาด้วยวิธี gene therapy 



 

 
 

โดยอาศัยหลักการของ gene editing โดยบริษัท Sangamo Biosciences ซ่ึงปัจจุบันได้ทําการศึกษาทางคลนิิกระยะที่ 1/2 
ของการใช้ ใช้ zinc finger nuclease สําหรับโรคธาลัสซีเมีย  

 


