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 ถ้งเวลามาลองสำารวจว่าจีโนมิกส์เกี�ยวข้องกับโรคใน 

ช่องปากอย่างไร ไม่ว่าจะโรคฟัันผุู้ ความผิู้ดปกติของโครงสร้างฟััน 

โรคปริทันต์อักเสบ จำานวนฟัันผิู้ดปกติ หร่อมะเร็งช่องปาก มันจะ

มาเกี�ยวยังไงกับความร้้เร่�องยีนและพันธุกรรมกันนะ

 ในบทความก่อนเราได้เปรียบเทียบว่า “จีโนม” ค่อหนังส่อ

ค่้ม่อชีวิตที�ระบุวิธีการสร้างร่างกายของมนุษย์เอาไว้ ส่วน “ยีน” ที�

เป็นรหัสสารพันธุกรรมที�ควบคุมการแสดงออกนั�น เปรียบเสม่อน

เป็น “ย่อหน้าหน้�ง” ในหนังส่อจีโนม ตัวหนังส่อแต่ละตัวที�เรียงร้อย

กันในย่อหน้า (เบส A, G, C, T) เป็นรหัสพันธุรรมที�จะถ้กอ่าน และ

ถอดรหัสออกมาเป็นโปรตีนที�เป็นส่วนประกอบของโครงสร้าง 

อวัยวะ หร่อสารเคมีที�ทำางานในร่างกายของเรา หากเกิดความผิู้ดปกติ

ที�ตัวหนังส่อ เช่น ตัวหนังส่อเปลี�ยนจาก C ไปเป็น A (Single 

base substitution) หร่อบางตัวหนังส่อหายไป (Base deletion) 

หร่อมีการเขียนซึ่ำ�าข้อความเดิม (Duplication) สิ�งนี�เรียกว่าเกิดการ

กลายพันธ์ุ (Variant หรือ Mutation) ของยนี ผู้ลที�จะตามมาค่อ

กระบวนการอ่านและแปลผู้ลจากยีนนั�น ๆ ผิู้ดพลาด เส้นโปรตีน

ที�ได้จากการถอดรหัสออกมาอาจหยุดสร้างเป็นสายสั�นกุดกันด่�อ ๆ  

หร่อได้เป็นก้อนโปรตีนที�เสียสภาพ ทำางานไม่ได้ ทำาให้เกิดโรค 

พ้ดกันง่าย ๆ ว่าค่้ม่อผิู้ดเพี�ยน โปรตีนก็พัง

 พันธุกรรมเป็นตัวกำาหนดจำานวน ตำาเเหน่ง และโครงสร้าง

ใบหน้าและฟััน ดังนั�นเม่�อพันธุกรรมผิู้ดปกติเลยส่งผู้ลต่อโครงสร้าง

ของเน่�อฟัันอ่อนเเอ ฟัันข้�นไม่ครบ ฟัันเกิน ฟัันเเละกระด้กเบ้าฟััน

ติดเช่�อง่ายกว่าปกติ เหง่อกโตผิู้ดร้ป ภ้มิคุ้มกันในช่องปากที�จะต่อส้้

กับแบคทีเรียลดลง เม่�อท่านใดมียีนกลายพันธ์ุ จ้งอาจเสี�ยงที�จะมีโรค

ในช่องปากมากกว่าคนอ่�น ตัวอย่างเช่น เกิดความผู้ิดปกติที�ยีน

ที�มีบทบาทในการสร้างเน่�อฟััน เช่น ยีน AMELX ที�สร้างโปรตีน 

Amelogenin ซึ่้�งมีหน้าที�สำาคัญในการควบคุมการสร้างเเละ

พัฒนาของผู้ล้กอีนาเมล ยีน KLK4 ที�สร้างเอนไซึ่ม์ Protease 

ทำาหน้าที�ย่อยโปรตีนใน Enamel matrix หร่อ ยีน FAM83H ที�มี

บทบาทในการสร้างโครงร่างเเเละสะสมเเร่ธาตุของเคล่อบฟััน เม่�อ

เกิดการกลายพันธ์ุของยีนเหล่านี� ทำาให้เกิดภาวะการสร้างเคล่อบ

ฟัันไม่สมบ้รณ์ (โรค Amelogenesis imperfecta, AI) (ร้ปที� 1) 

ผู้้้ป่วย AI จะเคล่อบฟัันเปราะ อ่อนแอ แตกหร่อส้กง่าย มีฟัันมีผิู้วที�

ขรุขระเอ่�อต่อการเกิดฟัันผุู้ แถมยังมีสีของฟัันไม่สวยงาม

โรค Amelogenesis imperfecta ในผู้้้ที�มีการกลายพันธ์ุของยีน FAM83H

บทความวชิาการ
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 บางยีนมีผู้ลทำาให้เด็กเกิดมาพร้อมกับโรคประจำาตัวและ

มีโรคในปากมากกว่าเด็กสุขภาพดี อาทิ การกลายพันธุ์ในยีน 

FAM20A ที�ทำาให้เกิด AI ร่วมกับ เหง่อกโตผิู้ดปกติ ฟัันคุดในขากรรไกร

และนิ�วในไต  (ร้ปที� 2) หร่อ การกลายพันธ์ุแบบด้อย ในยีน LTBP3 

ทำาให้เกิดภาวะ AI ร่วมกับกระด้กโครงสร้างเจริญเติบโตผู้ิดปกติ 

(skeletal dysplasia) ตัวเตี�ย และมีความเสี�ยงต่อการเกิดโรคหัวใจ

มากกว่าคนปกติ

โรค Amelogenesis imperfecta ในผู้้้ที�มีการกลายพันธ์ุของยีน FAM20A

 นอกเหน่อจากความผิู้ดปกติของชั�นเคล่อบฟัันแล้ว การ 

กลายพันธ์ุของสารพันธุกรรมยงัอาจทำาให้เกิด ความผิู้ดปกติในชั�น

เน่�อฟััน อาทิ ภาวะการสร้างเน่�อฟัันไม่สมบ้รณ์ (Dentinogenesis 

imperfecta, DGI, DI) ที�เกิดจากการกลายพันธ์ุของยีน DSPP 

ลักษณะฟัันมีความสว่างลดลง เห็นเป็นสีเหล่องและแดงเพิ�มข้�น 

แร่ธาตุในเน่�อฟัันลดลง จนฟัันเปราะแตกหักง่าย ผู้้้ป่วยที�มีการ 

กลายพันธ์ุในยีน DSPP นี�มักไม่มีความผิู้ดปกติทางระบบอ่�น ๆ  ใน

ร่างกายร่วมด้วย

โรค Dentinogenesis imperfecta ในผู้้้ที�มีการกลายพันธ์ุของยีน DSPP

 DI ยังสามารถพบร่วมกับโรคกระด้กเปราะกรรมพันธ์ุ (Osteogenic 

imperfecta, OI) ซ้ึ่�งส่วนใหญ่เกิดจากการกลายพันธ์ุบนยีน COL1A1 หร่อ 

COL1A2 ซึ่้�งเป็นยีนที�เกี�ยวข้องกับการสร้างสายโปรตีนของคอลลาเจน 

ทำาหน้าที�ในการสร้างกระด้ก ผิู้วหนัง และเน่�อเย่�อเกี�ยวพัน โรค OI ในปัจจุบัน

พบมากกว่า 20 ชนิด เน่�องจาก จากความก้าวหน้าของเทคโนโลยีการ 

ตรวจรหัสสารพันธุกรรมได้พบสาเหตุของ OI ที�เกิดจากยีนอ่�น ๆ นอกจาก 

COL1A1 หร่อ COL1A2 ได้แก่ ยีน BMP1, P3H1, CRTAP หร่อ IFITM5 

ในบทความนี�ขอพ้ดถ้ง OI ชนิดที� 1-4 ซ้ึ่�งพบได้บ่อย
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 OI ชนิดที� 1 เป็นชนิดที�พบมากที�สุด มีความรุนแรงของ

กระด้กผู้ิดร้ปน้อยที�สุด ลักษณะผู้้้ป่วยมักมีตาขาวเป็นสีฟั้า OI 

ชนิดที� 2 เป็นชนิดที�รุนแรง พบการกระด้กหักตั�งแต่ทารกอย้่ใน 

ครรภ์ หร่อเสียชีวิตตั�งแต่ก่อนคลอด หร่อขณะคลอดจากที�ระบบ 

ทางเดินหายใจล้มเหลว OI ชนิดที� 3 กับ 4 เป็นชนิดที�มีการหักของ

กระด้กปานกลางถ้งรุนแรง ทารกอาจมีกระด้กหักแต่กำาเนิดและ 

กระด้กแขน ขา กระด้กสันหลังเกิดการโค้งงอ มีการผู้ิดร้ปของ 

กระด้กท่อนยาวรวมถ้งกระด้กสันหลัง โดย 25-50% ของผู้้้ป่วย OI 

จะมีฟัันเป็น DI ด้วย ลักษณะฟััน DI มีสีเหล่อบมัวจากการสะสม 

ของแร่ธาตุน้อยคล้ายสีอำาพัน หร่อสีเทา (opalescent teeth) 

อีนาเมลเปราะแตกหักไดง้่าย ภาพรังสีมักพบลักษณะ cervical 

constriction, การตีบตันของคลองรากฟััน (pulp obliteration), 

นิ�วในฟััน (pulp stone) และฟัันทอโรดอนทิซ้ึ่ม (taurodontism) 

ผู้้้ป่วย OI ชนิดที�มีอาการปานกลางถ้งรุนแรงจะได้รับยา Bispho-

sphonate เพ่�อยับยั�งการทำางานของออสติโอคลาส ลดการหักของ

กระด้กร่างกาย

OI ที�พบลักษณะ DI 

 ในอดีตการตรวจทางโรคทางพันธุกรรมมีราคาส้งและใช้

ระยะเวลานาน แต่จากความก้าวหน้าทางความร้้และเทคโนโลยี 

ทางจีโนมิกส์ในปัจจุบัน การตรวจนั�นทำาได้ในราคาที�ถ้กลง ใช้เวลา

สั�นลง ทำาให้ผู้้้ป่วยเข้าถ้งบริการได้ง่ายข้�นมาก การตรวจการกลายพันธ์ุ

ของยีนจ้งเข้ามามีบทบาทมากข้�น และมีประโยชน์ในการค้นหา 

ความเสี�ยงต่อการเกิดภาวะของโรคทางกายอ่�น ๆ  ไม่ใช่แค่โรคของ 

ฟััน การตรวจทางจีโนมิกส์ครั�งหน้�งสามารถวิเคราะห์ความผิู้ดปกติ

บนยีนหลายยีนพร้อมกัน และในผู้้้ป่วยบางรายไม่ได้มียีนกลายพันธ์ุ

เพียงยีนเดียว อาจมียีนผู้ิดปกติอย้่เพียงแค่ยังไม่แสดงเป็นอาการ 

ของโรคในตอนนี� แต่จะมีแนวโน้มเสี�ยงเป็นบางโรคในอนาคต 

หร่อเป็นพาหะของยีนด้อยบางยีน ที�มีโอกาสส่งต่อยีนนั�นไปเกิด 

โรคในรุ่นล้กรุ่นหลาน การตรวจการกลายพันธ์ุจ้งสามารถบ่งบอก 

ความเสี�ยงของการเกิดภาวะโรคทางระบบอ่�น ๆ  และช่วยด้แลผู้้้ป่วย

ไปได้มากกว่าโรคในช่องปากที�ตาทันตแพทย์มองเห็น และช่วยป้องกัน

การเกิดโรคซึ่ำ�าในรุ่นล้กหลาน

 ไว้ติดตามต่อตอนหน้านะคะ เกี�ยวกับเร่�องยีนที�สัมพันธ์ 

กับจำานวนฟัันผิู้ดปกติ และมะเร็งช่องปาก รวมถ้งว่าเรามีวิธีป้องกัน

หร่อรักษาโรคได้จริงมั�ย
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