
งานวิจัยเผย จีโนมชาวไอซแลนดชวยไขความเขาใจ

มรดกของมนุษยโบราณนีแอนเดอรทัลในชนชาติยุ

โรป

– ชิน้สวนพันธุกรรมของมนุษยยุคโบราณที่ประกอบดวยจีโนมมนุษยนีแอนเดอรทัลเกือบครึ่ง กําลังถายทอดและ

ไหลเวียนอยูในพันธุกรรมของชาวยุโรปยุคปัจจุบัน

– ชาวยุโรปโดยเฉลี่ยมีชิน้สวนพันธุกรรมของมนุษยยุคโบราณกวา 500 ชิน้ ซึ่งรวมถึง SNPs ที่สัมพันธกับความ

เสี่ยงในการเป็นมะเร็งตอมลูกหมาก ภาวะเหล็กคัง่ ความเร็วในการแข็งตัวเลือด และสวนสูง

นักวิทยาศาสตรจาก deCODE genetics รวมกับสถาบัน Max Planck Institute และมหาวิทยาลัยในเดนมารกและ

ไอซแลนด ไดเผยแพรงานวิจัยชิน้แรกที่ใชขอมูลการถอดรหัสพันธุกรรมทัง้จีโนมจากประชากร เพื่ออธิบายเกี่ยวกับ

การผสมพันธุขามสายพันธุระหวางมนุษยยุคปัจจุบันกับมนุษยยุคโบราณเมื่อกวา 50,000 ปีที่แลว ที่ยังคงสืบทอด

เป็นมรดกมาจนถึงทุกวันน้ี โดยบทความชิน้น้ีไดรับการตีพิมพลงในวารสารทางวิทยาศาสตร Nature ทัง้น้ี ขอคนพบ

ดังกลาวสนับสนุนการคาดการณกอนหน าที่วา คนสวนใหญนอกทวีปแอฟริกามีบรรพบุรุษเป็นมนุษยโบราณประมาณ

2% ซึ่งสวนใหญเป็นผลมาจากการติดตอกันไปมาและการผสมพันธุขามสายพันธุระหวางกลุมของโฮโม เซเปียนส

(Homo sapiens) และนีแอนเดอรทัล (Neanderthal) ผลการศึกษายังแสดงชิน้สวนจีโนมที่มีความสําคัญมากกวาที่

คาดไวจากมนุษยเดนิโซวาน (Denisovans) ซึ่งเป็นมนุษยโบราณอีกสายพันธุที่ผสมพันธุกับทัง้มนุษยนีแอนเดอรทัล
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และโฮโม เซเปียนส

ทวาความสําคัญหลักของการศึกษาน้ีอยูที่ขอมูลขนาดใหญอยางที่ไมเคยมีมากอน ซึ่งเคยใชเพื่อทําความเขาใจ

ธรรมชาติและผลกระทบของมรดกจากยุคโบราณ ในระยะแรก งานวิจัยใชขอมูลการถอดรหัสพันธุกรรมทัง้จีโนม

(WGS) จากชาวไอซแลนด 28,000 คน ซึ่งคิดเป็นเกือบ 10% ของประชากรทัง้หมด และชาวแอฟริกาใตสะฮารา

(sub-Saharan Africans) จํานวน 286 คนจากโครงการ 1000 Genomes ปัจจัยที่เป็นขอจํากัดในงานวิจัยกอนหน า

ไดแก การคนหาจีโนมของคนยุคปัจจุบันดวยการพึ่งพาการใชชิน้สวนลําดับพันธุกรรมที่ไดมาจากมนุษยโบราณเพียง

3 รายที่เรามีขอมูลลําดับพันธุกรรมที่มีคุณภาพดี ไดแก มนุษยนีแอนเดอรทัล 2 ราย และมนุษยเดนิโซวาน 1 ราย ผู

เขียนบทความชิน้น้ีจึงเปลี่ยนวิธีการใหม ดวยการใชลําดับพันธุกรรมชาวแอฟริกันเป็นเสนฐานสําหรับมนุษยโฮโม เซ

เปียนส ที่ไมเกิดกระบวนการอินโทรเกรสชัน (introgression) จากมนุษยนีแอนเดอรทัล และตรงขามกับสิ่งที่พวก

เขาเปรียบเทียบกับขอมูลลําดับพันธุกรรมของชาวไอซแลนด โดยชิน้สวนโครโมโซมที่พบในชาวไอซแลนด แตไมพบ

ในชาวแอฟริกัน ประกอบดวยชิน้สวนจากมนุษยยุคโบราณ 15 ลานชิน้

หลังจากผสมชิน้สวนที่เหมือนกันและซอนกัน ผูเขียนจึงไดคนพบชิน้สวนจากมนุษยโบราณที่มีความแตกตางกันกวา

50,000 ชิน้ ครอบคลุมจีโนมที่อานผลได 38-48% โดยชิน้สวนเหลาน้ีประกอบดวยตัวแปรลําดับพันธุกรรมที่เรียง

ตามตัวอักษรเดียวเกือบ 400,000 ตัวที่หายไปจากตัวอยางของชาวแอฟริกา สวนตัวอยางของชาวไอซแลนดนัน้ ผู

เขียนไดคนพบชิน้สวนจากยุคโบราณที่ถูกทอดทิง้ (archaic deserts) เกือบ 300 ชิน้ ซึ่งครอบคลุมจีโนมเกือบ 25%

รวมถึงโครโมโซม X ทัง้หมด

เพื่อเขาใจผลกระทบฟีโนไทปของตัวแปรจากชิน้สวนพันธุกรรมมนุษยยุคโบราณไดดีขึ้น ทีมงานของ deCODE จึง

ตรวจสอบเพื่อหาความเชื่อมโยงกับฟีโนไทป  271 รายการในขอมูลจีโนมทัง้หมดของชาวไอซแลนด 210,000 ราย

โดยหลังจากแยกความเชื่อมโยงออกมาเพื่อกําจัดตัวแปรที่เกือบจะไมใชตัวแปรจากยุคโบราณ ทางทีมวิจัยจึงไดระบุ

5 ตัวแปรจากยุคโบราณที่มีความสัมพันธอยางมีนัยสําคัญทัง้จีโนม กอนหน าน้ี ตัวแปรหน่ึงมีความเชื่อมโยงกับระดับ

ที่ลดลงของแอนติเจนตอมลูกหมาก (PSA) และความเสี่ยงของมะเร็งตอมลูกหมาก แตไมทราบวามีที่มาจากชิน้สวน

ยุคโบราณ ขณะที่อีก 2 ตัวแปรเกี่ยวกับระดับที่ลดลงและมวลของฮีโมโกลบิน ตัวแปรที่ 4 เพิ่มเวลาใหเลือดแข็งตัว

และตัวแปรที่ 5 ลดระดับความสูง

Kari Stefansson ซีอีโอของ deCODE และผูนิพนธหลักของรายงานวิจัย กลาววา “ไมวาจะเดี่ยวหรือกลุม จีโน

มของเราทําใหเราสามารถเรียนรูเพิ่มเติมวาเราเป็นใคร ดวยการบอกวาเรามาจากที่ไหน งานวิจัยชิน้น้ีจึงเป็นรายงาน

เกี่ยวกับบรรพบุรุษสายพันธุหน่ึงของเรา ซึ่งกําลังบอกเราวา เราไมไดมาจากสายพันธุโฮโม เซเปียนส เทานัน้ แตยัง

เป็นทายาทของมนุษยยุคโบราณ ซึ่งเป็นสายพันธุลูกพี่ลูกน องที่ยังไมสูญพันธุไปอยางสิน้เชิง” พรอมเสริมวา “เรา

กําลังกะเทาะเปลือกเพื่อนําไปสูความเขาใจการผสมพันธุขามสายพันธุที่หลงเหลือสืบทอดอยูในทุกวันน้ี สิ่งที่เรา

ทราบก็คือ ในระยะเวลา 50,000 ปีจากชวงเวลาของมนุษยโบราณมาจนถึงปัจจุบัน ความสามารถในการปรับตัวและ



ความหลากหลายของเราทําใหเราสามารถผสมผสานและเคลื่อนยาย ตัง้ถิ่นฐานและเติบโตงอกงามในทุกมุมของโลก

อยางที่มนุษยโบราณไมเคยทํามากอน โดยเฉพาะในชวงเวลาที่มืดมนเชนน้ี เราพึงระลึกวา ความแตกตางของเรา

เป็นเครื่องหมายแหงความสําเร็จ และเพื่อที่จะชวยเหลือซึ่งกันและกันอยางดีที่สุดเทาที่เราจะทําได ”

deCODE มีสํานักงานใหญอยูที่กรุงเรคยาวิก ประเทศไอซแลนด บริษทัเป็นผูนําระดับโลกในการวิเคราะหและ

ทําความเขาใจจีโนมมนุษย ดวยการใชความชํานาญเฉพาะตัวในดานพันธุศาสตรมนุษย ประกอบกับความเชี่ยวชาญ

ที่เพิ่มขึ้นในดานทรานสคริปโตมิกส (transcriptomics) และโปรตีโอมิกส (proteomics) ในกลุมประชากร รวมถึง

ขอมูลลักษณะปรากฏ (phenotypic) จํานวนมาก deCODE จึงคนพบปัจจัยเสี่ยงของโรคที่พบไดบอยหลายสิบโรค

และทําใหเกิดความเขาใจในเชิงลึกที่สําคัญเกี่ยวกับพยาธิกําเนิดของโรคเหลานัน้ จุดประสงคในการทําความเขาใจ

พันธุศาสตรของโรคก็คือ เพื่อนําขอมูลดังกลาวไปใชคิดคนวิธีใหม ๆ ในการวินิจฉัย รักษา และป องกันโรค deCODE

เป็นบริษทัในเครือของ Amgen (NASDAQ: AMGN)
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