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บทคดัยอ่ 
 การแปรผนัของจาํนวนชุดดีเอ็นเอ (Copy Number Variation) เป็นหน่ึงในการแปรผนัทาง
โครงสร้าง (Structural Variation) ท่ีสาํคญัในขอ้มูลทางพนัธุกรรมทั้งหมดของมนุษย ์(human genome) ใน
ปัจจุบนัการแปรผนัของจาํนวนชุดดีเอ็นเอไดเ้ก่ียวขอ้งกบัโรคท่ีเกิดในมนุษยห์ลายๆโรคดว้ยกนัเช่น โรคทาง
ระบบประสาทท่ีเก่ียวข้องกับพฒันาการ เช่น โรคออทิสติกและโรคทางจิตเวช ในปัจจุบันได้มีการสร้าง
ฐานขอ้มูลของการแปรผนัของจาํนวนชุดดีเอน็เอในคนปกติจากหลายๆกลุ่มประชากร เช่น คอเคเช่ียน แอฟริกนั-
อเมริกา เอเชียตะวนัออก ซ่ึงขอ้มูลเหล่าน้ีจะสามารถช่วยในการแปรผลทางคลีนิกของการแปรผนัของจาํนวนชุด
ดีเอ็นเอท่ีพบในคนไทย ซ่ึงสามารถแบ่งออกมาไดส้ามกลุ่มดงัน้ี 1.กลุ่มท่ีก่อให้เกิดโรค, 2.กลุ่มท่ียงัไม่ทราบ
ความสาํคญั, 3.กลุ่มท่ีไม่ก่อให้เกิดโรค  แต่เราพบวา่ในฐานขอ้มูลเหล่าน้ีไม่มีขอ้มูลของการแปรผนัของจาํนวน
ชุดดีเอ็นเอในคนไทย จึงทาํให้ไม่สามารถนาํไปใชใ้นการแปรผลของการแปรผนัของจาํนวนชุดดีเอ็นเอในคน
ไทยได ้เน่ืองจากความหลากหลายทางพนัธุกรรมระหว่างกลุ่มประชากรนั้นแตกต่างกนั โดยในงานวิจยัช้ินน้ี
คณะผูท้าํวิจยัไดร้วบรวมขอ้มูลจาก SNP Genotyping  ซ่ึงประกอบไปดว้ยคนไทยจาํนวน 3,017 คนและไม่มีการ
รายงานโรคทางพนัธุกรรมในกลุ่มคนไทยเหล่าน้ี โดยคณะผูท้าํวิจยัไดก้ารสาํรวจหาการแปรผนัของจาํนวนชุดดี
เอน็เอจากขอ้มูลเหล่าน้ีโดยใชโ้ปรแกรม PennCNV และ CNV Workshop ซ่ึงทั้งสองโปรแกรมน้ีเป็นท่ีใชส้าํหรับ
หาการแปรผนัของจาํนวนชุดดีเอน็เอจาก SNP Genotyping Array และเพ่ือความแม่นยาํท่ีสูงข้ึนคณะผูท้าํการวิจยั
ไดใ้ชข้อ้มูลจากทั้งสองโปรแกรมเพ่ือใชใ้นการสร้างฐานขอ้มูลของการแปรผนัของจาํนวนชุดดีเอ็นเอในกลุ่ม
ประชากรคนไทย นอกจากนั้นคณะผูท้าํการวิจยัไดท้าํการเปรียบเทียบการแปรผนัของจาํนวนชุดดีเอ็นเอในคน
ไทยและในกลุ่มประชากร HAPMAP3 โดยใชโ้ปรแกรม plink มาทาํ Hierarchical Clustering Analysis (HCA) 
โดยใชค้วามถ่ีของการแปรผนัของจาํนวนชุดดีเอ็นเอท่ีผ่านการคดัเลือกมาทาํการจดักลุ่มประชากรคนไทยและ 
กลุ่มประชากร HAPMAP3  ซ่ึงจากผลการทดลองพบว่าการแปรผนัของจาํนวนชุดดีเอ็นเอสามารถจัดกลุ่ม
ร่วมกบักลุ่มของประชากรในกลุ่มเอเชียตะวนัออก และจากขอ้มูลน้ีสามารถท่ีจะใชเ้ป็นแหล่งอา้งอิงในการแปร
ผลของจาํนวนชุดดีเอน็เอท่ียงัไม่ทราบความสาํคญัทางคลีนิกในคนไทยไดใ้นอนาคตต่อไป    
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