
ภาพประกอบที่ 13 : ห่วงโซ่มูลค่าจีโนมิกส์

ห่วงโซ่มูลค่าจีโนมิกส์

ห่วงโซ่มูลค่าจีโนมิกส์	หมายถึง	กระบวนการ
หรือขั้นตอนที่ตั วอย่างจี โนมิกส์ เปลี่ ยน	
แปลงเป็นข้อมูลที่สามารถนำาไป ใช้	 เพื่อ
พัฒนาการดูแลรักษาผู้ป่ วย	 โดยนำามา
ประยุกต์ ใช้เพื่อการป้องกัน	 การวินิจฉัย	
และการรักษาห่วงโซ่มูลค่าประกอบด้วยองค์
ประกอบที่สำาคัญ	5	องค์ประกอบ

การเก็บตัวอย่างและการหาลำาดับชุด
ดีเอ็นเอ

การ เ ก็บ ตัวอย ่ าง	 : 	 เป ็นการเก็บและ											
การบรรจุ ตั วอย ่ างดี เอ็น เอของมนุษย ์									
ซึ่งเป็นขั้นตอนธรรมดาที่ไม่ต้องการแพทย์	
ผู ้เชี่ยวชาญเฉพาะทางหรือเครื่องมือพิเศษ
ในการดำาเนินการตัวอย่างเช่น	 ลูกค้าหรือ							

ผู ้ป ่วยสามารถใช ้นำ้ าลายหรือเลือดเป ็น
ตัวอย่างทางพันธุกรรมได้

การหาลำาดับชุดดีเอ็นเอ	:	 เป็นขั้นตอนการ
วิ เ ครา ะห ์ ห าลำ าดั บดี เ อ็ น เอทั้ งหมด ใน															
จีโนมของมนุษย์ภายในครั้งเดียว	 ซึ่งเป็น	
ส ่ วนสำ าคัญในการหาลำ าดับดี เอ็นเอบน										
โครโมโวมของคนทั้งหมด	 รู ้จักในชื่อของ	

next-generation	sequencing	(NGS)	เช่นกนั	
การหาลำาดับชุดดีเอ็นเอนี้เป็นส่วนสำาคัญใน
การวิเคราะห์จีโนมิกส์ซึ่งต้องทำาในปริมาณ
มาก	 ใช้เครื่องมือที่มีเทคโนโลยีขั้นสูง	 และ
ดำาเนินการโดยผู ้ เชี่ยวชาญด้านจีโนมิกส ์							
การหาลำาดับชุดดีเอ็นเอมี	3	ประเภท									

ภาพประกอบที่ 14 : ประเภทของการหาลำาดับจีโนม

 Target	 sequencing :	 ให้ข้อมูลการ	
แปรผันของลำาดับดีเอ็นเอชนิดหนึ่ง	 ซึ่งมี 
การเปลี่ยนแปลงของนิวคลีโอไทด์หนึ่งตัว
ในจีโนม	(single	nucleotide	polymorphism	
(SNP))	หรือที่รู้จักกันในชื่อของ	“variation	
hotspots”	 การแปรผันน้ีสามารถนำามาใช้
สืบหาการถ่ายทอดพันธุกรรมภายใน
ครอบครัวและแนวโน้มการเกิดโรคของ
แต่ละบุคคล	โดยไม่รวมถึงการกลายพันธุ์ที่
พบน้อยมาก

 Whole	exome	sequencing	:	เป็นการหา
ลำาดับดีเอ็นเอเฉพาะบริเวณที่เลือกเท่าน้ัน	
โดย	 “บริเวณ”	 จะหมายถึงส่วนที่เกิดการ
เข้ารหัสโปรตีนของยีนในหน่ึงจีโนม	(น่ันคือ	
exomes)	 วิธีน้ีจะใช้ระบุตัวแปรพันธุกรรม								
ที่ทำาให้เกิดการเปลี่ยนลำาดับโปรตีนใน
ดีเอ็นเอและใช้ ในการลาดับการถ่ายทอด
ทางพันธุกรรมตามกฎของเมนเดลและ

โรคท่ีเกิดจากหลายยีนรวมกันที่พบได้บ่อย	
(เช่น	โรคอัลไซเมอร์)

 Whole	genome	sequencing	:	 เป็นการ
หาลำาดับดีเอ็นเอท้ังหมดของจีโนมในมนุษย์	
ภายในครั้งเดียว	ซึ่งเป็นส่วนสำาคัญในการ
หาลำาดับดีเอ็นเอบนโครโมโซมของคน
ทั้งหมด	และเป็นวิธีที่ดีที่สุดที่ทำาให้เกิดการ
ประยุกต์ ใช้จีโนมิกส์ ในด้านต่างๆ	

ในปี	 พ.ศ.	2560	 ส่วนของตลาดด้านการหา
ลำ าดั บ ใน เชิ ง จี โนมิ กส ์ ของ โลกมีมู ลค ่ า
ประมาณ	5	 พันล้านดอลลาร์สหรัฐ	 ซึ่ง
เติบโตตามอัตราการเติบโตเฉลี่ยต ่อป ีที่
ประมาณการไว้ที่	20%	 ระหว่างปี	 พ.ศ.	
2548	-	2565	โดย	60-65%	ของ	NGS	นั้น	
เป็นการใช้บริการจากภายนอก	(outsource)	
ทั่วโลกเน่ืองจากต้องใช้อุปกรณ์และเครื่อง
มือท่ีได ้รับการพัฒนาแล้วในขั้นสูง	 (เช ่น	

เครื่องมือซอฟต์แวร ์ที่ ใช ้ในการวิเคราะห์
หน่วยความจุเก็บข้อมูลขนาดใหญ่)	 รวมถึง
ทีมผู้เชี่ยวชาญเฉพาะด้าน	

ปัจจุบันมีปริมาณบริษัทที่เติบโตอย่างเต็มที่	
และเป็นผู้นำาตลาดด้านการหาลำาดับน้อยมาก	
หนึ่งในบริษัทที่ใหญ่ที่สุดคือ	บริษัท		Illumina	
ซึ่งเป็นบริษัทในสหรัฐอเมริกา	ที่พัฒนาผลิต	
และทำาตลาดระบบรวมเบด็เสรจ็	ในการวเิคราะห์	
ความแปรผันด ้านพันธุกรรม	 (genet ic										
variation)	 และการวิเคราะห์การทำางานด้าน
ชีวสาร	(biological	function)	 โดยบริษัท								
Illumina	 ได้ร่วมมือและให้บริการต่างๆ	แก่
หลายองค์กรในหลายประเทศทั่วโลก	 รวมทั้ง
ร ่วมมือกับประเทศต่างๆ	 ได้แก่	 สหราช
อาณาจักร	แอฟริกา	และเอสโทเนีย
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ภาพประกอบที่ 15 : ตัวอย่างความร่วมมือด้านการหาลำาดับของบริษัท Illumina

ประสิทธิภาพในการหาลำาดับชุดดีเอ็นเอ	 และการพัฒนาเครื่องมือวิเคราะห์ด้านพันธุกรรมจะเป็นที่ต้องการอย่างต่อเนื่อง	 วิธีการวิเคราะห์ ใหม่ๆ	
ที่ได้จาก	NGS	และเทคโนโลยีไมโครแอร์เรย์ต่างๆ	(microarray	technologies)	 กำาลังได้รับการพัฒนาและจะเปลี่ยนแนวทางปฏิบัติในการ
วินิจฉัยและปรับปรุงการดูแลผู้ป่วยโดยสิ้นเชิง

การวิเคราะห์

การหาลำาดับเบสในดี เอ็นเอจะทำาให้ ได้
ข้ อมู ลที่ ห ล ากหลายรวม ไปถึ ง ตั ว แปร
ดี เอ็นเอต่างๆ	 ที่อาจเป็นพาหะก่อโรค									
นักวิเคราะห์เฉพาะทางจะวิเคราะห์ข้อมูล
เหล่ านี้ โดยใช้ โปรแกรมชี วสารสนเทศ								
(bioinformatics	program)	 เพื่อรวบรวม
เก็บและประมวลจีโนมในดีเอ็นเอของคน	
ตัวอย่างเช่น	 นักวิเคราะห์อาจย่อยข้อมูล
เ พื่ อ ใ ช้ ป ร ะ เ มิ น ค ว ามแปรป ร วนท า ง
พันธุกรรมในการตรวจหาและเข้าใจต้นเหตุ
จากพันธุกรรมในโรคที่ สนใจ	 ข้อมูลที่
วิ เคราะห์แล้ วนั้นสามารถจะนำ ามาวาง	
มาตรฐานและเปรียบเทียบกับข้อมูลลักษณะ
ที่แสดงออกทางกายภาพ	 (phenotypic								
information)	 เพื่อนำาไปสู่บทสรุปที่สำาคัญ					
ในขั้นตอนการแปลผลข้อมูล

ในปี	พ.ศ.	2558	ตลาดการวิเคราะห์ข้อมูล
จี โนมิกส์มีมูลค่ าประมาณ	 5	 พันล้ าน
ดอลลาร์สหรัฐ	 เช่นเดียวกับตลาดการหา
ลำาดับที่มีหลายบริษัทให้บริการ	 เพื่อใช้
ประโยชน์จากมูลค่าการวิ เคราะห์ข้อมูล						
จีโนมิกส์จำานวนมาก	 แต่ ในการวิเคราะห์
โดยส่ วนใหญ่จะ ไม่ ใช้ การจัดจ้ างบริษัท
ภายนอกดำาเนินการหากข้อมูลมีน้อยกว่า	
100,000	 จีโนมหรือไม่ได้มีความซับซ้อนใน
การวิเคราะห์มากจนเกินไป	ซึ่งโดยส่วนใหญ่
จะทำาการวิเคราะห์ข้อมูลภายในโดยองค์กร
ภาครัฐที่เกี่ยวข้อง

ยกตัวอย่างเช่น	Agency	 for	 Science,	
Technology	and	Research	(A*STAR)	ใน
สิงคโปร์ ได้ประสานความร่วมมือระหว่าง						
4	 สถาบันเพื่อจัดตั้งศูนย์	Big	Data	and						
Integrative	Genomics	(c-BIG)	*	โดย	c-BIG	
ให้การสนับสนุน	เป้าหมายของ	A*STAR	ที่
จ ะดำ า เนินการวิ เคราะห์ข้ อมูลจี โนมิกส์
ภายในประเทศโดยรวมโครงการวิจัยที่
ออกแบบมาเพื่อจัดทำารายชื่อการแปรผัน
ทางพันธุกรรมต่างๆ	ในสิงคโปร์	เพื่อทำานาย
เภสัชพันธุศาสตร์	(pharmacogenomics)	
ของผู้ป่วยมะเร็งและป้องกันการระบาดของ
โรคที่เกิดจากเชื้อไวรัสที่จะเกิดขึ้น	 ผลลัพธ์
จากการวิเคราะห์ข้อมูลเหล่านี้จะถูกนำาไป
วางแผนการป้องกันและรักษาโรคเฉพาะ
บุคคลสำาหรับประชาชนสิงคโปร์

นอกจากนี้ยังมีพื้นที่การวิเคราะห์ข้อมูลที่
เพิ่มมากขึ้นซึ่ งทำาให้ เกิดการบูรณาการ
ข้อมูลจีโนมิกส์ ไปสู่ขั้นตอนการทำางานด้าน
คลินิก	ในปี	พ.ศ.	2561	บริษัท	Roche	และ
บริษัท	General	Electric	(GE)	ได้จับมือเป็น
หุ้นส่วนกันเพื่ อที่ จะพัฒนาแพลตฟอร์ม
ดิ จิ ตอลเป็นรายแรกในอุตสาหกรรมนี้ 							
โดยใช้การวิเคราะห์ระดับสูงในการกำาหนด					
ขั้นตอนการทำางานและออกแบบโปรแกรม
สนับสนุนการตัดสินใจทางคลินิกแพลตฟอร์ม	
นี้ก่อให้ เกิดการวิ เคราะห์และบูรณาการ
อย่างไร้รอยต่อระหว่างข้อมูลจากหลอด

ทดลองและในส่ิงมีชีวิต	บันทึกผู้ป่วยแนวทาง	
ปฏิบัติที่ดีที่สุดด้านการแพทย์	 การติดตาม						
ณ	เวลาจริงหรือทันที	(real-time	monitoring)	
และผลลัพธ์จากการวิจัยล่าสุด	 ตัวอย่างเช่น	
ทีมบริบาลด้านมะเร็งวิทยาที่ประกอบด้วย	
ผู้เชี่ยวชาญหลายสาขาจะได้รับข้อมูลสรุป
เชิงกราฟอย่างละเอียด	(comprehensive	
da ta	 dashboa rd ) 	 เพื่ อ ใช้พิ จ ารณา									
ประสานงาน

นอกจากนี้ยังมีพื้นที่การวิเคราะห์ข้อมูลที่
เพิ่มมากขึ้นซึ่ งทำาให้ เกิดการบูรณาการ
ข้อมูลจีโนมิกส์ ไปสู่ขั้นตอนการทำางานด้าน
คลินิก	ในปี	พ.ศ.	2561	บริษัท	Roche	และ
บริษัท	General	Electric	(GE)	ได้จับมือเป็น
หุ้นส่วนกันเพื่ อที่ จะพัฒนาแพลตฟอร์ม
ดิจิตอลเป็นรายแรกในอุตสาหกรรมนี้	 โดย
ใช้การวิ เคราะห์ระดับสูงในการกำาหนด						
ขั้นตอนการทำางาน	 และออกแบบโปรแกรม
ส นั บ ส นุ น ก า ร ตั ด สิ น ใ จ ท า ง ค ลิ นิ ก	
แพลตฟอร์มนี้ก่อให้เกิดการวิเคราะห์	 และ
บูรณาการอย่างไร้รอยต่อระหว่างข้อมูลจาก
หลอดทดลองและในสิ่งมีชีวิต	 บันทึกผู้ป่วย	
แนวทางปฏิบัติที่ ดีที่ สุ ดด้ านการแพทย์ 						
การติดตาม	ณ	เวลาจริงหรือทันที	(real-time	
monitoring)	 และผลลัพธ์จากการวิจัยล่าสุด	
ตัวอย่างเช่น	 ทีมบริบาลด้านมะเร็งวิทยาที่
ประกอบด้วยผู้เชี่ยวชาญ	 หลายสาขาจะได้	
รั บข้ อมู ลสรุ ป เ ชิ ง กราฟอย่ า งละ เอี ยด			

* A*STAR research and c-BIG data
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(comprehensive	data	dashboard)	เพื่อใช้
พิจารณาประสานงานระหว่างกันและปรับให้
เป็น ไป ในทางเดียวกัน เพื่ อ ใช้ ตั ดสิน ใจ
ออกแบบการรักษาให้เหมาะสมกับผู้ป่วย
มะเร็งแต่ละรายตามระยะของโรค

จำานวนจี โนมที่ ได้รับการหาลำาดับเบสมี					
มากขึ้น	 และความก้าวหน้าของโปรแกรม
และเทคโนโลยี ในการวิเคราะห์ทำา’จีโนมิกส์
จะทำาให้มีการบูรณาการกระแสข้อมูลใหม่
ต่างๆ	(new	data	streams)	 มาใช้ ในการ
วิเคราะห์มา’ขึ้น	 เช่น	 ข้อมูลจากเทคโนโลยี	
wearables	 โปรแกรมประยุกต์บนโทรศัพท์
เคลื่อนที่	(mobile	apps)	 เครื่องมือชีวมิติที่
ใช้ ในบ้าน	(home	biometric	devices)	และ
ข้อมูลทางการรักษา	(clinical	data)

การแปลผล

การแปลงข้อมูลที่วิเคราะห์แล้วเป็นความ
เข้าใจเชิงลึกสำาหรับการใช ้เชิงคลินิกและ						
สำาหรับบริษัทยาซึ่งเป็นตลาดที่ยังอยู่ในช่วง
เริ่มต ้นของการพัฒนายังมีการเติบโตตำ่า				
แต่คาดการณ์ว่าตลาดจะเติบโตเร็วข้ึนจาก
การที่มีโครงการวิจัยระดับประเทศและการ
ลงทุนของบริษัทยาที่เพิ่มมากขึ้นในอนาคต

ในปี	พ.ศ.	2560	ตลาดข้อมูลชีวสารสนเทศมี
มูลค่าประมาณ	6,000	 ล้านดอลลาร์สหรัฐ
และคาดว่าจะมีการเติบโตอย่างมากใน
อนาคตอันเนื่องมาจากความต้องการที่เพิ่ม
ขึ้นของการบูรณาการข้อมูลชีวสารสนเทศ
เพื่อสนับสนุนงานวินิจฉัยทางคลินิกและ
การแพทย์แบบเฉพาะบุคคล	(personalized	
medicines)	 ค่าใช้จ่ายในการหาลำาดับชุด
ดีเอ็นเอที่ลดลงเป็นอีกปัจจัยหนึ่งที่ทำาให้
ความต้องการของการแปลผล	(Interpretation)	
เพิ่มขึ้น	 เนื่องจากจำาเป็นต้องมีความรู้ความ
เข้าใจทางการแพทย์เฉพาะที่ ในการวิเคราะห์	
ข้ อมู ล เชิ งลึ กและหาข้ อสรุปจากข้ อมู ล								
จีโนมิกส์ที่มีปริมาณเพิ่มขึ้นเรื่อยๆ

ประเทศต่างๆ	เริ่มตระหนักถึงคุณค่าของการ	
แปลผลทางคลินิก	 อาทิ	 บริษัท	Genomics	
Eng land	 ที่ ไ ด้ มี การจั ดตั้ ง 	 C l i n i ca l										
Interpretation	Partnership	(GeCIP)	 ซึ่ง
เป็นโครงการริเริ่มเพื่อวิเคราะห์และแปลผล
ข้อมูลจีโนม	กว่า	100,000	ตัวอย่าง	ทีมนัก
วิจัยทั่ว	 สหราชอาณาจักรและต่างประเทศ
กว่า	2,600	 ราย	 ได้ลงทะเบียนเพื่อร่วม	
แปลผลข้อมูลเพื่อนำาไปสู่การพัฒนาการ
ดูแลคนไข้	 และเพื่อดำาเนินการวิจัยเสริมใน
หลายมุมมอง	รวมถึงการวิจัยทางการแพทย	์					
การคำานวณและการวิจัยทางสังคม

นอกจากนั้น	Genomics	England	 และ									
Illumina	 ได้ร่วมมือกันในด้านชีวสารสนเทศ

เพื่อพัฒนาแพลตฟอร์มและฐานความรู้ที่
สามารถนำาไปใช้พัฒนาการแปลผลข้อมูล						
จีโนมให้เป็นไปโดยอัตโนมัติ	 การร่วมมือ
ครั้งนี้จะสนับสนุนการส่งมอบบริการทาง
คลินิกและทางการวิจัยจี โนมิกส์ ในระดับ
กว้างให้กับศูนย์การแพทย์จีโนมของระบบ
ดูแลสุขภาพแห่งชาติ	 (National	Health		
Service	Genomic	Medicine	Centres)	และ	
Clinical	Interpretation	Partners	ของบริษัท
Genomics	England

ในอนาคตเมื่อข้อมูลจี โนมิกส์มีปริมาณ						
มากขึ้น	 การให้บริการในส่วนท้ายๆ	 ของ
ห่วงโซ่คุณค่าก็จะเป็นที่ต้องการมากขึ้น	
ได้แก่	 การวิเคราะห์ข้อมูล	 และการแปลผล
ข้อมูล	 ดังนั้นจึงคาดการณ์ ได้ว่าในอนาคต
การวิเคราะห์และแปลผลข้อมูลจีโนมิกส์จะมี
รายได้ทางการค้าที่เพิ่มขึ้นเรื่อยๆ

การประยุกต์ ใช้

ขั้นตอนสุดท้ายของห่วงโซ่มูลค่า	 (value	
chain)	 คือการใช้ข้อมูลจีโนมิกส์	 การตรวจ
เชิงทำานาย	(predictive	testing)	 ได้รับการ
พัฒนาให้ดีขึ้น	 เพื่อเป็นมาตรการป้องกัน	
การรักษาเชิงวินิจฉัย	 การรักษาแบบมุ่งเป้า
หรือการพัฒนายาใหม่	ผู้ ใช้ที่สำาคัญของการ
ประยุกต์ ใช้จีโนมในปัจจุบันคือบริษัทยาและ
บริษัทวินิจฉัย	 ซึ่งในระยะยาวผู้ ใช้หลักจะ
เป็นระบบดูแลสุขภาพและแพทย์	 ทั้งนี้เพื่อ
ประโยชน์ของผู้ป่วย	 ตัวอย่างการประยุกต์
ใช้จีโนมิกส์ที่หลากหลายนั้นได้รวมไปถึงการ
วินิจฉัยร่วมและการค้นคว้ายา

การวินิจฉัยร่วม

การวินิจฉัยร่วมเป็นการทดลองที่พัฒนา
ร่วมกับการรักษาเฉพาะเพื่อวินิจฉัยว่าผู้ป่วย
รายใดมีแนวโน้มที่จะได้รับประโยชน์จาก
การรั กษาด้ วยยา เหล่ านี้ ม ากที่ สุ ดการ
วินิจฉัยนี้ ได้พัฒนาขึ้นมาตามดัชนีชี้ วัด					
ทางชีวภาพร่วม	(companion	biomarkers)	
ซึ่งเป็นดัชนีชี้วัดทางชีวภาพที่สามารถช่วย

ทำานายการตอบสนองและการเกิดพิษร้าย
แรงจากยาได้	 ดัชนีชี้วัดทางชีวภาพเป็นตัว
บ่งชี้ทางชีวภาพ	(ในรูปแบบเซลล์	ชีวเคมี	หรือ	
โมเลกุล)	ของกระบวนการของเหตุการณ์หรือ	
ของอาการที่สามารถบ่งชี้การเปลี่ยนแปลง
เบื้องต้นของสุขภาพของผู้ป่วย	 ตัวอย่าง
ดัชนีชี้ วัดทางชีวภาพของโรคมะเร็งที่ ใช้							
ในการคาดการณ์ ได้	(predictive	cancer							
biomarkers)	 ได้แก่	 การกลายพันธุ์ของยีน	
KRAS,	p53,	EGFR,	erbB2	 สำาหรับมะเร็ง
ลำาไส้ ใหญ่	 มะเร็งหลอดอาหาร	 มะเร็งตับ	
และมะเร็งตับอ่อน

ในปี	 พ.ศ.	2558	 ตลาดการวินิจฉัยร่วมมี
มูลค่าประมาณ	7,500	 ล้านดอลลาร์สหรัฐ	
โดยคาดว่าจะเติบโตจากความนิยมที่เพิ่มขึ้น
ของการใช้การแพทย์เฉพาะบุคคล	 อุบัติ
การณ์ของโรคมะเร็ง	(cancer	incidence)	
การเพิ่มขึ้นของการค้นพบดัชนีชี้วัดทาง
ชีวภาพในฐานะเป้าหมายของการพัฒนายา	
เป็นต้น	การเพิ่มขึ้นของอาการไม่พึงประสงค์	
จากการใช้ยา	(adverse	drug	reaction)	
เป็นอีกหนึ่งตัวอย่างที่ผลักดันการเติบโตของ	
ตลาดการวินิจฉัยร่วมเนื่องจากสามารถช่วย
แพทย์ระบุผู้ป่วยที่มีความเสี่ยงสูงที่จะได้รับ
ผลข้างเคียงที่ร้ายแรงจากยาบางชนิด

ในช่วง	20	 ปีที่ผ่านมาได้มีการพัฒนาการ
วินิจฉัยร่วมร่วมกับยาประเภทต่างๆ	 โดย
การวินิจฉัยร่วมครั้งแรกเกิดขึ้นในช่วงปี	
พ.ศ.	2523	 โดยความสำาเร็จในเชิงพาณิชย์
ของยา	Herceptin	(trastuzumab)	 และ	
Gleevec	(imatinib)	 ได้ช่วยผลักดันการ
เติบโตของตลาดการวินิจฉัยร่วมอย่างก้าว
กระโดด	 ซึ่งยาสองตัวนี้จำาเป็นต้องมีการ
ทดสอบด้วยการวินิจฉัยร่วมก่อนที่แพทย์					
จะสามารถสั่งยาเหล่านี้ ให้แก่	 ผู้ป่วยได้ ใน
ปัจจุบันกว่าร้อยละ	 80	 ของตลาดการ
วินิจฉัยร่วมเป็นการวินิจฉัยที่ ใช้ ในโรค
มะเร็ง	 เช่น	IHC	(อิมมูโนฮิสโตเคมี),	FISH	
(การผสมพันธุ์ เรืองแสงในสถานการณ์),	
PCR	(ปฏิกิริยาลูกโซ่ โพลีเมอเรส),	Pyro	
(Pyrosequencing)	 และ	NGS	 (Next-						
Generation	Sequencing)	(Next	Generation	
Sequencing).

ภาพประกอบที่ 16 : ตัวอย่างการพัฒนาการวินิจฉัยร่วมและการพัฒนายา
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การค้นคว้ายา

จีโนมของมนุษย์สามารถให้ข้อมูลเชิงลึกที่มี
คุณค่าในการระบุเป้าหมายหลักของตัวยา
ชนิดใหม่ ได้	 นอกจากนี้ความหลากหลาย
ของจีโนมของมนุษย์นั้น	สร้างโอกาสในการ
ค้นคว้ายาใหม่มากมาย	 เนื่องจากจีโนมของ
มนุษย์สามารถแสดงข้อมูลของโรคทาง
พันธุกรรม	 ความอ่อนแอต่อโรคภัยไข้เจ็บ	
หรือแม้แต่สาเหตุของโรคที่ เกิดจากการ	
กลายพันธุ์	 การลบ	 และการจัดระเบียบ
พันธุกรรมใหม่ร่างกายของผู้ป่วย

ในปี	 พ.ศ.	2560	 อุตสาหกรรมการแพทย์
แม่นยำา	 (precision	medicine	market)							
ในส่วนของการค้นคว้ายาใหม่มีมูลค่าประมาณ	
10.5	 พันล้านดอลลาร์สหรัฐ	 โดยคาดว่าได้
รับแรงผลักดันจากการเพิ่มขึ้นของการเกิด
โรคมะเร็ง	 การเปลี่ยนแปลงรูปแบบในการ
รั กษา เพื่ อ ลดค่ า ใ ช้ จ่ า ยด้ านการรั กษา
พยาบาล	 (การรักษาแบบมุ่งเป้าสามารถ
รักษาผู้ป่วยได้อย่างมีประสิทธิภาพมากกว่า)	

และการลงทุนของบริษัทยาในกระบวนการ
ค้นคว้ายา	 บริษัทยาต่างชาติ	 เช่น	Pfizer	
และ	GSK	 ต่างร่วมลงทุนและร่วมมือกับ
บริษัทผู้ ให้บริการทางพันธุศาสตร์และ							
จีโนมิกส์	 เพื่อควบคุมมูลค่าของข้อมูลจีโนม
ในการค้นคว้ายาตัวใหม่

ตัวอย่างเช่น	ในปี	พ.ศ.	2560	บริษัท	Pfizer	
ได้ตกลงทำาการร่วมมือการวิจัยเป็นเวลา	
สองปีกับ	NetVation	DL	Medicine	เพื่อผลิต
สารประกอบใหม่เพื่อทดแทนสารประกอบที่
ได้คัดเลือกไว้จากยาในหลายกลุ่มโรค	 โดย	
DL	Medicine	จะใช้	DNA-encoded	chemical	
libraries	(DELs)	ของ	HitGen	เพื่อตรวจสอบ
เป้าหมายสารประกอบที่เลือกไว้ ในเบื้องต้น	
ค้นหาสารประกอบชนิดใหม่	 และทำาการ
วิเคราะห์เพื่อเพิ่มประสิทธิภาพของยา	 โดย
ในข้อตกลงการร่วมมือนี้	บริษัท	Pfizer	จะให้	
เงินทุนสนับสนุนการวิจัย	ในขณะที่	HitGen	
จะให้เอกสิทธิ์แก่บริษัท	Pfizer	 ในการนำา
สารประกอบจาก	DNA-encoded	chemical	
libraries	(DELs)	 ของ	HitGen	 ไปต่อยอด
ทางการวิจัยและพัฒนาต่อไป

ในปี	 พ.ศ.	2560	UK	Biobank	 ได้เปิดตัว
โครงการวิจัยที่ทำาร่วมกับบริษัท	GSK	 และ	
Regeneron	Genetics	Centers	(หรือ	RGC)	
ในการจัดทำาข้อมูลถอดรหัสพันธุกรรมจาก
ตัวอย่างจีโนมของอาสาสมัคร	500,000	ราย
ของ	UK	Biobank	โครงการริเริ่มนี้จะช่วยให้
นักวิจัยได้รับข้อมูลเชิงลึกที่มีประโยชน์ต่อ
การสนับสนุนความก้าวหน้าในการพัฒนา
ยาใหม่สำาหรับโรคร้ายแรงที่เป็นอันตรายถึง
ชีวิตได ้

จีโนมิกส์เป็นตัวการหลักในการผลักดันการ
พัฒนาค้นคว้ายาในยุคใหม่	 และการเติบโต
ของยุคนี้เป็นผลมาจากความรู้ความเข้าใจ
ในกระบวนการทางชีวภาพในร่างกายและ
เคมีเวชภัณฑ์ที่พัฒนาขึ้นอย่างรวดเร็ว	 ยา
ชนิดใหม่ที่สามารถเปลี่ยนแปลงการรักษา
หรือสามารถรักษาโรคที่ ไม่สามารถรักษาได้
ก่อนหน้านี้จะยังคงถูกค้นพบมากขึ้นเร่ือยๆ	
และอายุขัยเฉลี่ยของมนุษย์ก็จะเพิ่มขึ้น
อย่างต่อเนื่อง  

เทคโนโลยี ใหม่ ในอุตสาหกรรม										
จีโนมิกส์

นับ ต้ังแต ่ โครงการ	 Human	 Genome								
Project	 ได้เสร็จสิ้นลง	 ต้นทุนและราคาใน
การถอดรหัสพันธุกรรมท้ังจี โนมก็ลดลง
อย่างรวดเร็ว	 ในเดือนมกราคม	พ.ศ.	2560	
บริษัท	Illumina	 ได้เปิดตัวเคร่ืองถอดรหัส	
รุ่นใหม่ที่บริษัทคาดว่าจะสามารถพัฒนาให้มี
ต้นทุนที่ตำ่่าเพียง	100	ดอลลาร์สหรัฐ	ส่งผลให้	
โอกาสทางการตลาดสำ าห รับธุ รกิ จการ
ถอดรหัสจีโนมให้แก่ผู ้บริโภคเพ่ิมข้ึนอย่าง
ต่อเนื่องและทำาให้มีมูลค่าตลาดสูงข้ึนถึง
หลักพันล้านดอลลาร์สหรัฐในที่สุด

ในปัจจุบันบริษัทยาและบริษัทเทคโนโลยี
ชีวภาพซื้อข ้อมูลจี โนมิกส ์ทั้ งจากองค ์กร		
เพื่อผลกำาไร	(เช่น	23andMe)	และองค์กรที่
ไม่หวังผลกำาไร	(เช่น	UK	Biobank)	แต่ยังคง
เผชิญกับความท้าทายที่สำาคัญสองประการ	
ได้แก่	ความไม่มีประสิทธิภาพในการได้มาซึ่ง
ข้อมูล	 ซึ่งทำาให้กระบวนการจัดเก็บข้อมูล
ล่าช้า	 และความไม่สมำ่าเสมอของข้อมูลจาก
บริษัทจี โนมิกส ์ส ่วนบุคคลที่หลากหลาย	
เนื่องจากบริษัทเหล่าน้ีต่างพ่ึงพาการรายงาน	
ด้วยตัวผู ้ ให ้ข ้อมูลเอง	 (Self-reporting)						

มากเกินไปเพื่อแก้ปัญหาความปลอดภัยของ	
ข้อมูลส่วนบุคคล	บริษัท	Nebula	Genomics	
ได้นำาเทคโนโลยี	blockchain	มาใช้	เพื่อเพิ่ม
การปกป้องข้อมูลช่วยให้ผู ้ซื้อได้รับข้อมูล								
จีโนมิกส์	 อย่างมีประสิทธิภาพ	 และรองรับ
ความท ้าทายของข ้อมูลแบบ	 big-data	
บริษัท	Nebula	Genomics	 ได้ในเสนอรูป
แบบธุรกิจใหม่เพื่อทดแทนรูปแบบธุรกิจ
ด้ังเดิมโดยการกำาจัดบริษัทจีโนมส่วนบุคคล
ซ่ึงเป็นคนกลางระหว่างเจ้าของข้อมูลและ					

ผู้ซื้อข้อมูลนั้นออกไป	 เจ้าของข้อมูลจะได้รับ
ข ้อมูลจีโนมส่วนบุคคลจากศูนย์ถอดรหัส
พันธุกรรมของบริษัท	Nebula	Genomics	
และเข้าร่วมอยู่ในฐาน	blockchain	ของบริษัท	
Nebula	Genomics	เครือข่าย	peerto-peer	
และเชื่อมต่อโดยตรงกับผู้ซื้อข้อมูล	 รูปแบบ
ดังกล่าวสามารถลดค่าใช ้จ ่ายในการถอด	
รหัสพันธุกรรมและยังเพิ่มการป้องกันข้อมูล
จีโนมิกส์ส่วนบุคคลได้อีกด้วย  

ภาพประกอบที่ 17 : รูปแบบธุรกิจดั้งเดิมเทียบกับรูปแบบธุรกิจของบริษัท Nebula
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การเก็บตัวอย่าง
Sampling

การหาล าดับชุดดีเอ็นเอ
Sequencing

การวิเคราะห์
Analysis

การแปลผล
Interpretation

การประยุกต์ใช้
Application

• ภาคเอกชนมีบทบาทจ ากัดในการเก็บตัวอย่าง

• การหาล าดับชุดดีเอ็นเอ มักจะใช้การจัดจ้างบ
ริษัทเอกชนโดยเฉพาะโครงการที่มีผู้เข้าร่วมเยอะ

• รัฐบาลจัดต้ังศูนย์วิเคราะหเ์อง หรืออาจจะจัดจ้าง
ให้บริษัทเอกชนเปน็ผู้วิเคราะห์ข้อมูลหากข้อมูลมี
ปริมาณมากและการวิเคราะห์ซับซ้อน

• รัฐบาลมักจะร่วมมือกับนักวิจัยในการแปลผลจีโน
มิกส์โดยเฉพาะข้อมูลที่มีความซับซ้อน

• รัฐบาลร่วมมือการภาคเอกชนในการเร่งให้เกิดกา
รวิจับและพัฒนาแนวทางการป้องกัน การวินิจฉัย 
และการรักษาใหม่ๆ

การมีส่วนร่วมของภาครัฐและเอกชน

Page 18 figure 8

• 23andMe
• Ancestry
• MyHeritage
• Illumina
• BGI
• Thermo Fisher Scientific
• WuXi NextCODE
• Veritas
• Helix
• Veritas
• Emedgene
• Nebula genomics
• Roche
• AstraZeneca
• GlaxoSmithKline

ตัวอย่างบริษัทเอกชนองค์ประกอบ

การนำาองค์ประกอบของห่วงโซ่มูลค่า						
จีโนมิกส์มาใช้ ให้เกิดผล

เพื่อให้การดำาเนินการของแต่ละองค์ประกอบ	
ของห่วงโซ่มูลค่าจีโนมิกส์ประสบความสำาเร็จ	
หน่วยงานภาครัฐที่เกี่ยวข้องและบริษัทต่างๆ	
ในอุตสาหกรรมจำาเป็นต้องประสานความ	
ร่วมมือกัน	 โดยเฉพาะในช่วงเริ่มต้นการ							
ดำาเนินโครงการวิจัยจีโนมิกส์ระดับประเทศ	
ซึ่งมักพบว่ามีช่องว่างทางเทคโนโลยีและ
บุคลากรที่มีความสามารถในแต่ละองค์	
ประกอบของห่วงโซ่มูลค่าที่อยู่ภายใต้การ	
กำากับดูแลขององค์กรรัฐธรรมมาภิบาล

โครงการที่ขับเคลื่อนโดยภาครัฐส่วนใหญ่จะ
มีทรัพยากรและความสามารถในขั้นตอน
การเก็บตั วอย่ าง	 (sampl ing	 s tage)	
เนื่องจากสามารถเข้าถึงตัวอย่างของผู้ป่วย
และอาสาสมัครจากโรงพยาบาลรั ฐ ได้
โดยตรง

สำาหรับขั้นตอนที่ภาครัฐมีทรัพยากรหรือ
สามารถเข้าถึงทรัพยากรที่จำาเป็นได้จำากัด	
ภาครัฐมักจัดจ้างให้บริษัทเอกชนภายนอก
ดำาเนินการแทน	ในปัจจุบันมีบริษัทจีโนมิกส์
เอกชนจำานวนมากทั่วโลก	 แต่มีเพียงไม่กี่
บริษัทเท่านั้นที่เป็นบริษัทชั้นนำาขนาดใหญ่

การตัดสินใจว่าจ้างภายนอกให้ดำาเนินการ
ในบางขั้นตอนถือเป็นเรื่องปกติ	 แม้แต่
รั ฐบาลของประ เทศที่ ร ะบบนิ เ วศด้ าน								
จี โนมิกส์มีการพัฒนาขั้นสูงแล้วก็มีการ
ดำาเนินงานในรูปแบบดังกล่าว	ตัวอย่างเช่น	
โครงการตรวจหาจัดลำ าดับชุดดี เอ็น เอ	
100,000	 จีโนมของสหราชอาณาจักรได้ว่า
จ้างบริษัท	Illumina	 ซึ่งเป็นบริษัทที่มีฐาน
อยู่ ในสหรัฐอเมริกา

ปัจจุบันนี้ 	 มูลค่าการลงทุนจากภาครัฐ							
ส่วนใหญ่ยังคงอยู่ช่วงต้นๆของของห่วงโซ่
มูลค่า	(การเก็บตัวอย่างและการหาลำาดับชุด
ดีเอ็นเอ)	 เนื่องจากหลายๆ	ประเทศยังคง

อยู่ ในช่ วงเริ่ มต้นของการเก็บตั วอย่ าง						
ของประชากร	 เพราะฉะนั้นการลดค่าใช้จ่าย
เฉลี่ ย ในการ เก็ บตั วอย่ า ง เป็นปั จ จั ยที่ 						
สำาคัญมาก	 ส่งผลๆให้มีการว่าจ้างบริษัท
เอกชนรายใหญ่อย่าง	Illumina	(Genomics	
England),	BGI	(China	Precision	Medicine	
Initiative),	Macrogen	/	Qiagen	(Singapore)	
หรือ	สถาบันการศึกษาอย่าง	Baylor	College	
of	 Medicine,	 Broad	 Inst i tute	 และ																
University	of	Washington	 ให้เป็นตัวแทน
การเก็บตัวอย่าง

ในระหว่างที่อุตสาหกรรมจีโนมิกส์อยู่ ในช่วง
กำาลังพัฒนา	 รัฐบาลและองค์กรอื่นๆ	 ของ
ภาครัฐยังคงจำาเป็นที่จะต้องร่วมมือกับภาค
เอกชนต่อไปจนกว่าพวกเขาจะมีทรัพยากรที่
จำาเป็นเพียงพอต่อการบริหารแต่ละองค์
ประกอบของห่วงโซ่มูลค่าจีโนมิกส์ ได้ด้วย
ตนเอง	(ซึ่งอาจจะเกี่ยวหรือไม่เกี่ยวข้องกับ
ประเด็นทางการเมือง).

ภาพประกอบที่ 18 : ภาครัฐและบริษัทเอกชนที่เกี่ยวข้องในแต่ละองค์ประกอบของห่วงโซ่มูลค่า
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ทิศทางอุตสาหกรรมจีโนมิกส์

ทิศทางในปัจจุบัน

ต้นทุนในการถอดรหัสดีเอ็นเอที่ลดลง

สถาบันวิจัยรหัสพันธุกรรมมนุษย์แห่งชาติ	
(NHGRI)	 ได้ติดตามและเก็บข้อมูลต้นทุนใน
การถอดรหัสดีเอ็นเอของศูนย์บริการที่ ได้	
รับเงินทุนจาก	NHGRI	ข้อมูลนี้เป็นบรรทัดฐาน 
สำาคัญที่ ใช้ ในการประเมินการพัฒนาของ
เทคโนโลยีการถอดรหัสดีเอ็นเอ

แนวโน้มการลดลงของต้นทุนเกิดขึ้นบ่อย					
ครั้งตามการเปลี่ยนแปลงเทคโนโลยีต่างๆ	
จึงได้มีการคำานวณการลดลงของต้นทุนตาม
กฎของ	Moore	ไว้	เปรียบเทียบด้วย	กฎของ	
Moore	 ใช้ ในการอธิบายแนวโน้มการ
เปลี่ยนแปลงของอุตสาหกรรมฮาร์ดแวร์
คอมพิวเตอร์ท่ีจะมีการเพ่ิม	 ‘compute	power’	
สองเท่าตัวในทุกๆ	2	 ปี	 หากเทคโนโลยี ใด
สามารถดำาเนินการได้ตามกฎของ	Moore	
จะถือได้ว่าเป็นเทคโนโลยีที่พัฒนาได้เป็น
อย่างดี

ต้นทุนของการถอดรหัสลดลงตำ่ากว่ากฎของ	
Moore	ตั้งแต่ในปี	พ.ศ.	2551	เนื่องจากเกิด
การเปลี่ยนผ่านจากการใช้	Sanger-based	
(dideoxy	chaintermination	sequencing)	
ไปสู ่ เทคโนโลยีการถอดรหัสดีเอ็นเอแบบ	
‘next	generation’	 ในปี	 พ.ศ.	2558	 เกิด
บริษัทที่ดำาเนินการเชิงพาณิชย์ในการให้
บริการหาลำาดับชุดดีเอ็นเอที่มีการแข่งขัน
ทางราคาสูง	 จึงทำาให้ต้นทุนปรับลดลงอีก
ครั้งในต้นปี	พ.ศ.	2560	บริษัท	Illumina	ได้
เปิดตัวเครื่องถอดรหัสใหม่	ซึ่งคาดว่าภายใน	
5	ปีจะพัฒนาให้สามารถถอดรหัสพันธุกรรม
ทั้งจีโนมได้ด้วยต้นทุนเพียง	100	 ดอลลาร์
สหรัฐเท่านั้น

การพัฒนาเทคโนโลยีและนวัตกรรม

ในระยะ	10	ปีที่ผ่านมา	ต้นทุนการถอดรหัส
พันธุกรรมทั้งจี โนมลดลงอย่างต่อเนื่อง
เนื่องจากการพัฒนาของเทคโนโลยีที่ทำาให้
การถอดรหัสทั้งจี โนมมีความคุ้มทุนทาง
เศรษฐกิจและสามารถจัดทำาได้ ในปริมาณ
ม า ก 	 น อ ก จ า กนี้ ยั ง มี ก า ร พั ฒน า ใ น	
เทคโนโลยีจีโนมิกส์ด้านอื่นๆ	 ได้แก่	 เภสัช
พันธุศาสตร์	 บริการจีโนมิกส์เพื่อผู้บริโภค	
และการเก็บข้อมูลจากอุปกรณ์	wearables	
ซึ่งทำาให้เกิดข้อมูลจำานวนมหาศาล	

ตลาดการวินิจฉัยร่วมและการทดสอบดัชนีชี้
วัดทางชีวภาพกำาลังเติบโตอย่างก้าวกระโดด	
เนื่องจากหลักการแพทย์แม่นยำาทำาให้เกิด
การเปลี่ยนแปลงโครงสร้างตลาดไปสู่การ
รักษาโดยการใช้ยาแบบเฉพาะบุคคล	 ซึ่งจะ
ช่วยเร่งระยะเวลาในการอนุมัติการวินิจฉัย
ร่วมและการรักษาแบบมุ่งเป้าได้	 ตัวอย่าง
เช่น	 ในทศวรรษปี	 พ.ศ.	2533	(1990s)									
มีการอนุมัติการรักษาแบบมุ่งเป้าเพียง	
ร้อยละ	5	จากการอนุมัติโดยองค์การอาหาร
และยาและได้เติบโตสู่อัตราการอนุมัติถึง
ร้อยละ	45	ในปี	พ.ศ.	2556	การรักษาแบบ
มุ่งเป้ายังคิดเป็นร้อยละ	80	ของยาชุดใหม่ที่
ได้รับการอนุมัติและคิดเป็นประมาณร้อยละ	
40	ของผลิตภัณฑ์กำาพร้า	(orphan	products)	
ที่ได้รับการอนุมัติเมื่อเร็วๆ	นี้

ข้อมูลสุขภาพจากอุปกรณ์	 IoT	 จะมีผล								
กระทบมากขึ้นต่อสุขภาพของประชาชน 
ตลาดอุปกรณ์	wearables	 ในปัจจุบันไม่ได้

ครอบคลุมเพียงการดูแลสุขภาพทั่วไปแต่
รวมไปถึงการใช้งานทางการแพทย์	 ซึ่ง
ข้อมูลเหล่านี้ เมื่อเสริมกับข้อมูลจี โนมิกส์
และข้อมูลทางการรักษาแล้วจะทำาให้ผู้ ให้
บริการทางการแพทย์สามารถดูแลผู้ป่วย
เพื่อป้องกันโรคล่วงหน้าได้ดียิ่งขึ้น

คอมพิวเตอร์สมรรถนะสูงจะเพิ่มขึ้นอย่าง
ก้าวกระโดด	 การบริหารข้อมูลทางการ
แพทย์ ข น า ด ใ หญ่ จำ า เ ป็ น จ ะ ต้ อ ง ใ ช้
โครงสร้างพื้นฐานคลาวด์แบบไฮบริดที่มี
สมรรถนะขั้นสูงและสามารถเก็บข้อมูลได้
เพียงพอ	 รัฐบาลหรือภาคเอกชนจะต้อง
ทำ างานร่ วมกันอย่ าง ใกล้ ชิ ดกั บผู้ ใ ห้
บริการคลาวด์	เช่น	Amazon	Web	Services
และ	Google	Genomics	 เป็นต้น	ทั้งนี้
เพื่อให้การเก็บข้อมูล	 การประมวลผล	
การ เข้ าถึ ง ข้ อมู ลขนาด ใหญ่มี ค วาม
ปลอดภัย

ความร่วมมือด้านจีโนมิกส์

หลังจากที่ผู้มีบทบาทในอุตสาหกรรมเห็นถึง
ความสำาคัญและคุณค่าของการนำาจีโนมิกส์
มาใช้งานแล้ว	 ใน	4	 ปีที่ผ่านมามีข้อตกลง
ความร่วมมือและการลงทุนมากมายใน
อุตสาหกรรม	 ล่าสุดได้แก่	 การซื้อบริษัท	
Flatiron	Health	โดยบริษัท	Roche	และการ
ซื้อข้อมูลพันธุกรรมจากบริษัท	23andMe	
โดยบริษัท	GSK	ความร่วมมือและการลงทุน
ที่ผ่านมาได้สรุปไว้อยู่ ในแล้ว

ในปี	พ.ศ.	2558	บริษัท	23andMe	ได้เริ่มจัด
ทำาข้อตกลงในการทำาการวิจัยกับบริษัท							
ยายักษ์ ใหญ่	 เช่น	Genentech	และ	Pfizer						

ข้อตกลงเหล่านี้สร้างรายได้มหาศาลให้กับ	
23andMe	บริษัท	Genentech	จ่ายเงินกว่า	
60	 ล้านดอลลาร์สหรัฐให้กับ	23andMe	 ใน
การเข้าถึงข้อมูล	 ซึ่งความร่วมมือระยะเวลา
หลายปีนี้ทำาให้	Genentech	 สามารถระบุ								
กลุ่มยีนเสี่ยงในการเกิดโรคและสำารวจ
ข้อมูลจากเครือข่ายผู้ป่วยโรคพาร์กินสันที่
ใหญ่ที่สุดเครือข่ายหนึ่งได้ 	 ในส่วนของ
บริษัท	Pfizer	ได้ร่วมมือกับบริษัท	23andMe	
ในการรับอาสาสมัคร	10,000	คนที่เป็นโรค
ที่มีการอักเสบของระบบทางเดินอาหารเพื่อ
ศึกษาปัจจัยทางพันธุกรรมที่เกี่ยวข้องกับ
การเกิดโรค	การพัฒนาของโรค	ความรุนแรง	
ของโรค	และการตอบสนองต่อการรักษาโรค
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หมายเหตุ 1. กฎของ Moore อธิบายแนวโน้มการเปลี่ยนแปลงระยะยาวในอุตสาหกรรมฮาร์ดแวร์คอมพิวเตอร์ ที่จะท าให้เกิดการ
เพิ่มขึ้นอย่างเท่าตัวของ computer power ทุก ๆ 2 ปี
ที่มา: National Human Genome Research Institute
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sequencing) ไปใช้งานเทคโนโลยี ‘next 
generation’ DNA sequencing

เกิดบริษัทที่ด าเนินการเชิงพาณิชย์ในการให้บริการ 
genome-sequencing ที่มีการแข่งขันทางราคา คาดว่าต้นทุนจะลดลงไปที่ 

100 ดอลลาร์สหรัฐในอีก 5 ปี

ภาพประกอบที่ 19: ต้นทุนการถอดรหัสพันธุกรรมจีโนมมนุษย์
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บริษัท	Regeneron	และ	Geisinger	Health	
System	 ร่วมมือกันสร้างพื้นที่รองรับข้อมูล
ขนาดใหญ่ ในการศึกษาค้นคว้าและยืนยัน
ปัจจัยทางพันธุกรรมที่ก่อให้เกิดโรคต่างๆ	ที่
ยังคงไม่ได้รับความสนใจในวงกว้าง	 บริษัท	
Regeneron	 ยังได้ร่วมมือกับ	 บริษัท	GSK	
และ	 UK	 B iobank	 ในการถอดรหัส
พันธุกรรมของอาสาสมัครกว่า	5	 แสนคน	
เพื่อค้นหาข้อมูลและความเข้าใจเชิงลึก	 และ
นำาไปใช้ ในการพัฒนายาสำาหรับการรักษา
โรครุนแรงต่างๆ	ที่ถึงแก่ชีวิต

ในปี	 พ.ศ.	2558	 บริษัท	Calico	 ซึ่งเป็น
บริษัทย่อยที่แยกตัวมาจาก	Google	 ได้ร่วม
มือกับบริษัท	Ancestry	ในการศึกษาแผนผัง
ครอบครัวกว่า	 54	 ล้านครอบครัว	 และ
บทบาทของยีนในการกำาหนดความอายุยืน

ของคน	ในปี	พ.ศ.	2559	บริษัท	AstraZeneca	
เปิดเผยว่าได้ทำาข้อตกลงความร่วมมือ	10	ปี
กับบริษัท	Human	Longevity	 ในการถอด	
รหัสพันธุกรรม	 และวิเคราะห์ข้อมูลจาก
คนไข้กว่า	5	 แสนรายที่อยู่ ในโครงการวิจัย
ทางคลินิกของ	AstraZeneca

ในปี	พ.ศ.	2561	บริษัท	Roche	ได้เข้าซื้อหุ้น
ทั้งหมดของบริษัท	Flatiron	Health	 ซึ่งเป็น	
ผู้ นำ าตลาดซอฟต์แวร์ การบันทึ กข้ อมู ล
ทางการแพทย์ของผู้ป่วยในโรคมะเร็ง	จากที่
ก่อนหน้านี้	Roche	มีหุ้นในกิจการอยู่เพียง	
12.6%	ทั้งนี้เพื่อเป็นการส่งเสริมให้เกิดการ
พัฒนาการคิดค้นยามะเร็งอย่างต่อเนื่อง	
Roche	ยังได้เข้าซื้อ	Foundation	Medicine	
เพื่อที่จะใช้ประโยชน์จากความเชี่ยวชาญใน
ด้านการพัฒนาการทดสอบที่ช่วยให้แพทย์

เกิดความเข้าใจในลักษณะทางพันธุกรรม
ของมะเร็งได้ดีขึ้น	 และสามารถแนะนำาวิธี
การรักษาที่มีประสิทธิภาพสูงสุดได้	 ในขณะ
ที่บริษัท	GSK	 ได้ซื้อข้อมูลพันธุกรรมจาก
บริษัท	23andMe	 ที่เป็นผู้ ให้บริการตรวจ
พันธุกรรม	 โดยข้อตกลงมีมูลค่ากว่า	300	
ล้านดอลลาร์สหรัฐ	 เพื่อที่จะเข้าถึงข้อมูล
ทางพันธุกรรมที่ จะนำามาใช้สำ าหรับการ
ค้นคว้ายาและการคัดเลือกผู้ป่วยที่จะเข้า
ร่วมการวิจัยทางคลินิกต่อไป

โดยสรุปแล้วจี โนมิกส์สามารถสร้างความ
ร่วมมือระหว่างบริษัทต่างๆ	 ได้รวมถึงทำาให้
การแข่งขันเพื่อเป็นผู้นำาของอุตสาหกรรม		
จีโนมิกส์	 ทั้งนี้เนื่องมาจากว่าจีโนมิกส์นั้น
ถูกคาดการณ์ว่าจะสามารถทำาให้เกิดการ
ปฏิรูปครั้งใหญ่ในวงการแพทย์ทั่วโลกขึ้นได้

ทิศทางในอนาคต

ทิศทางการเปลี่ยนแปลงของ	
อุตสาหกรรมจีโนมิกส์ ในอนาคต

จีโนมิกส์จะเป็นปัจจัยสำาคัญที่ทำาให้เกิดการ	
เปลี่ยนแปลงอย่างฉับพลันในอุตสาหกรรม
การแพทย์	 ซึ่งในขณะนี้เป็นเพียงช่วงเริ่ม
ต้นนำามาประยุกต์ ใช้	 ในอนาคตการพัฒนา
เทคโนโลยีอาจจะทำาให้สามารถดัดแปลง
พันธุกรรมได้อย่างเจาะจงและแม่นยำา	 และ
ต้นทุนในการถอดรหัสอาจลดลงเหลือเพียง	
100	 ดอลลาร์สหรัฐ	 ภายในอีก	 5-10	 ปี									
ข้างหน้า	 นอกจากนี้บริการจีโนมิกส์อาจจะ
ถูกนำามาใช้ ในบริการการแพทย์ปฐมภูมิเพื่อ
สนับสนุนการตัดสินใจทางการแพทย์ด้วย

พันธุวิศวกรรม	(CRISPR)	 การพัฒนาของ	
CRISPR	(Clustered	Regularly	Interspaced	
Short	Palindromic	Repeats)	จะส่งอิทธิพล
ต่ อ ก า ร ตั ด แ ต่ ง พั น ธุ ก ร ร ม ในอน าคต	
เทคโนโลยีนี้สามารถลบลักษณะเฉพาะที่					
ไม่ต้องการและเติมลักษณะเฉพาะในยีนได้	
อย่างไรก็ตามเทคโนโลยีนี้ยังคงใหม่และ
บริษัทยาชีวภาพอาจกำาหนดข้อตกลงในการ
ออกใบอนุญาตของเทคโนโลยีนี้เพื่อเพิ่มการ
สร้างรายได้ ในอนาคต

การรวมบริการจี โนมิกส์เข้าในการแพทย์
ปฐมภูม ิ 	 แพทย์ทั่ ว ไปจะสามารถใช้การ
วินิจฉัยคนไข้ที่จุดพยาบาล	(point-of-care	
tests)	 เป็นหลักในการตัดสินใจในอนาคต	
โดยเฉพาะเมื่อข้อมูลถอดรหัสจีโนมถูกรวม
เข้าเป็นส่วนหนึ่งของบันทึกข้อมูลสุขภาพ
อิเล็กทรอนิกส์ของคนไข้แล้ว	ความก้าวหน้า

ทางเภสัชพันธุศาสตร์จะช่วยให้สามารถเพิ่ม
ข้อมูลทางพันธุกรรมเข้าไปบนฉลากยา	เพื่อ
ที่จะให้ข้อมูลการใช้ยาและขนาดของยาที่
เหมาะสมเฉพาะบุคคล

ต้นทุนการถอดรหัสจีโนมลดลงเหลือ	100	
ดอลลาร์สหรัฐ	 บริษัท	Illumina	 ได้เปิดตัว
เครื่องถอดรหัสใหม่	“NovaSeq”	ที่คาดว่าจะ
สามารถพัฒนาให ้ถอดรหัสทั้ง จีโนมของ
มนุษย์ได้ที่ต้นทุนตำ่ากว่า	100	ดอลลาร์สหรัฐ
ในเวลาตำ่ากว่า	60	 นาที	 ต้นทุนที่ลดลงจะ
ทำาให้ตลาดบริการจีโนมิกส์สำาหรับผู้ใช้ทั่วไป
เติบโตเร็วขึ้นและทำาให้ผู้ให้บริการถอดรหัส
สามารถให้บริการในราคาที่ตำ่าลงได้
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หมายเหตุ: 1. ไม่ระบุจ านวนผู้เข้ารว่ม; 2. Coronary artery disease โรคหลอดเลือดหัวใจตีบตัน; 3. Inflammatory bowel disease กลุ่มโรคที่มีการอักเสบของระบบทางเดินอาหาร
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ภาพประกอบที่ 20 : ตัวอย่างการร่วมมือ (partnership) ในอุตสาหกรรมจีโนมิกส์
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ทิศทางการเปลี่ยนแปลงของ
อุตสาหกรรมจีโนมิกส์ ในอนาคต							
แบ่งตามการเดินทางของผู้ป่วย

ในปัจจุบันการป้องกันโรคจะใช้การให้วัคซีน	
การคัดกรองผู้ป่วย	การตรวจสุขภาพประจำาปี	
การเพิ่มความตระหนักรู้ของผู้ป่วย	 การทำา
แคมเปญให้ความรู้ต่างๆ	(เช่น	 รณรงค์ต่อ
ต้านการสูบบุหรี่ ) 	 และการปรับเปลี่ยน
พฤติกรรมการใช้ชีวิต	 การตรวจวินิจฉัยมัก
จะใช้การตรวจเลือด	 ตรวจปัสสาวะ	 ตรวจ
เนื้อเยื้อ	CT	 สแกน	MRI	 สแกน	 และการ
ตรวจวินิจฉัยร่วม	 ในขณะที่การรักษาจะใช้
การทานยา	การผ่าตัดหรือการให้รักษาแบบ
มุ่งเป้า

ในอนาคตคาดว่าจีโนมิกส์จะเข้ามามีบทบาท	
สำาคัญในการเพิ่มประสิทธิภาพของบริการ
ทางการแพทย์	ตลอดจนถึงการเดินทางของ
ผู้ป่วย	(การป้องกันการวินิจฉัย	และการรักษา)

การป้องกันโดยใช้วัคซีนดีเอ็นเอ	 เป็นเทคนิค	
การป้องกันโรคโดยการฉีดดีเอ็นเอที่ถูก
ดัดแปลงทางพันธุกรรมเพื่อให้เซลล์ผลิต	
ant igen	 เพื่ อสร้ างการตอบสนองเชิง
ป้องกันในภูมิคุ้มกัน	 ในขณะนี้ยังไม่มีวัคซีน
ดีเอ็นเอที่ผ่านการอนุมัติให้ ใช้ ในมนุษย์	แต่
เริ่มมีการอนุมัติให้ ใช้ ในสัตว์แล้ว

การป้องกันโดยใช้การจัดทำาโปรไฟล์ความ
เสี่ยงทั้งจีโนม	 จากการถอดรหัสทั้งจีโนม
ของมนุษย์ทำาให้สามารถประเมินความเสี่ยง
ในการเกิดโรคได้	 เช่น	 การวัดความเข้มข้น
ของโปรตีนในเลือดเพื่อทำานายความเสี่ยง
ของคนไข้ล่วงหน้าเป็นระยะเวลาหลาย
เดือนหรือหลายปี ในการเกิดอุบัติเหตุทาง

หลอดเลือดหัวใจ	(หลอดเลือดหัวใจตีบตัน	
หรือหัวใจวายฉับพลัน)

ก า ร ป้ อ ง กั น โ ด ย ใ ช้ ก า ร คั ด ก ร อ ง ท า ง
พันธุกรรม	 ซึ่งจะมีประโยชน์ ในการช่วยชีวิต
ผู้ป่วยจำานวนมากที่ เป็นกลุ่มที่มียีนเสี่ยง	
การคัดกรองเด็กแรกเกิดเป็นตัวอย่างที่ดีที่	
แสดงให้เห็นว่าการคัดกรองทางพันธุกรรมนี้
สามารถนำามาประยุกต์ ใช้ ในการประเมินผล
ทั่วไปได้อย่างไร	 โดยทั้งนี้เป็นไปเพื่อให้ ได้
มาซึ่งข้อมูลเชิงลึกเกี่ยวกับความเสี่ยงและ
แนวโน้มการเกิดโรคบางโรค	 ตัวอย่างเช่น
โครงการ	My	Baby	Genome	 ที่ ใช้รหัส
พันธุกรรมทั้งจีโนมของทารกในการวินิจฉัย
การเกิดโรคซับซ้อนล่วงหน้า

การวนิจิฉยัโดยใช้การตรวจพนัธุกรรมทัง้จีโนม 
เพื่อระบุความเปล่ียนแปลงทั้งจีโนมของ						
ผู้ป่วย	 ซึ่งเป็นวิธีที่ดีกว่าและมีความแม่นยำา
สูงในการตรวจวินิจฉัยโรคที่ซับซ ้อนหรือ	
โรคท่ีไม่รู ้สาเหตุ	 เช่น	 การทดสอบการวิจัย
ขั้ นสู ง เ ก่ียว กับโรค ถุงนำ้ าหลาย ถุง ในไต							
(polycystic	kidney	disease	 หรือ	PKD)		
ซ่ึงเป็นการทดสอบการถอดรหัสพันธุกรรม
ทั้งจีโนมเพื่อการวินิจฉัยที่ผ่านการรับรองให้
ใช ้กับโรคนี้ทางคลินิกเป็นการทดสอบแรก
ของโลก

ก า ร วิ นิ จ ฉั ย โ ด ย ก า ร ต ร ว จพั น ธุ ก ร รม          
มีประโยชน์มากมายเช่นเดียวกับการวินิจฉัย
โรคหายากในเด็ก	 หากผู้ป่วยแสดงอาการ
ของโรคที่อาจเกิดจากการเปลี่ยนแปลงทาง
พันธุ กรรมหรื อการกลายพันธุ์ ของยีน							
การตรวจพันธุกรรมจะสามารถทำาให้ทราบ
ได้ว่าผู้ป่วยมีความเสี่ยงต่อโรคหรือไม่	 เช่น	
การใช้ผลการตรวจพันธุกรรมเพื่อยืนยัน	
การวินิจฉัยโรคการสร้างเสมหะข้นในปอด		

(cystic	fibrosis)	หรือโรคฮันติงตัน	(Huntington’s	
disease)

การรักษาด้วยยีน	 ถูกออกแบบมาให้นำาวัตถุ
ทางพันธุกรรมเข้าสู่เซลล์	 เพื่อชดเชยและ
แก้ ไขความผิดปกติของยีน	หรือเพิ่มโปรตีน
ที่มีประโยชน์	 องค์การ	 อาหารและยาของ
สหรัฐอเมริกาได้อนุมัติการรักษาที่มีราคาสูง
ที่สุดในโลกไปในช่วงที่ผ่านมา	 ได้แก่	 ยา	
Zolgensma	 หรือ	 การรักษาด้วยยีนของ							
บริษัท	Novartis	 ท่ีรักษาโรคกล้ามเน้ืออ่อนแรง	
(spinal	muscular	atrophy)	และมีค่าใช้จ่าย
สูงถึง	2.1	ล้านดอลลาร์สหรัฐ	แม้ ในขณะนี้
การรักษาด้วยยีนจะอยู่ ในช่วงเริ่มต้น	 แต่
คาดการณ์ ได้ว่าการรักษานี้จะเป็นแนวทาง
การรักษาที่ปฏิรูปวงการแพทย์และสร้าง
ประโยชน์มากมายแก่สังคมในอนาคต

กา ร รั กษ าด้ ว ยหลั ก ก า รแพทย์ แม่ นยำ า										
เป็นแนวทางการรักษาแบบบูรณาการที่
คำานึงถึงปัจจัยทางพันธุกรรมเฉพาะบุคคล	
พฤติกรรมการใช้ชีวิต	 และความเสี่ยงต่อ
ปัจจัยแวดล้อมต่างๆ	ที่เกี่ยวข้องกับสุขภาพ
และโรค	ตัวอย่างที่ดี	ได้แก่	ยารักษาโรคหลอด		
เลือดหัวใจที่การตอบสนองของผู้ป่วยต่อยา	
ขึ้นอยู่กับ	gene	polymorphisms	 ในยา						
วาฟาริน	และยาโคลพิโดเกรลที่ใช้เพื่อป้องกัน	
การเกิดลิ่มเลือด

การรั กษาด้ วยการดัดแปลงพันธุ กรรม							
เป็นเทคโนโลยีที่สามารถลดลักษณะเฉพาะ
ที่ ไม่ต้องการและเพิ่มลักษณะเฉพาะที่ต้อง	
การเข้าไปในยีนได้	อย่างไรก็ตามเทคโนโลยี
ดังกล่าวเป็นเทคโนโลยีที่ค่อนข้างใหม่	 และ
บริษัทยายังคงอยู่ ในระหว่างการบริหารปัจจัย	
ด้ านจริ ย ธรรมและกฎหมายอื่ นๆ 	 ที่
เกี่ยวข้อง

ภาพประกอบที่ 21 : การเปลี่ยนแปลงในการเดินทางของผู้ป่วยจากการนำาจีโนมิกส์มาใช้งาน
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