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Big Data ฐานขอ้มลูพนัธกุรรมคนไทย 
ใครบา้งจะไดป้ระโยชน์
การประชุมวิชาการ 30 ปี สวรส.



พนัธกุรรม vs. สิง่แวดลอ้ม

Genetic factors

Environmental factors

Prevalence curve

Rare diseases Infectious/ 
Accidents etc.Obesity 

Diabetes 
Cancers etc.



โครงการถอดรหสัพนัธกุรรม 50,000 ราย
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Medical Centers:

Enrollment, Consent

Registration

Medical schools

Bioresource Center:

DNA extraction

Quality control

DMSc. MoPH

Sequencing Center:

30x WGS w/ MGI-Seq T7

~1000 WGS/mo

Thai-omics JV@ BUU

Genome Data Center:

Variant discovery

Population genomics

Computational infra

NBT/ NSTDA

Variant Interpretation Centers:

Clinical interpretation

Genetic counseling

Genomic Medicine services



ขอ้มลู ดเีอน็เอ ของเราใหญแ่คไ่หน
3 พันล้านเบส

1,000,000 แผ่น

50,000 คน

129 เมตร

48 คน/36 ชั่วโมง

120 กิกะไบท์
❌40



จากชลบรุ–ีสู–่ปทมุธานี
การเดินทางของข้อมูลดีเอ็นเอ

134 กิโลเมตร

ข้อมูล 48 คน (5TB) ~ 2.15 ชม



วินิจฉัย และเลือกการรักษาที่เหมาะสม/ พยากรณ์โรค

• การอ่าน =  ถอดรหัสพันธุกรรม


• การวินิจฉัย = ระบุตำแหน่งกลายพันธุ์


• ผล = เลือกการรักษา/ความเสี่ยง


• การเขียน = เข้าไปแก้ไขสารพันธุกรรม

ขอ้มลู ดเีอน็เอ ไปทำอะไร



• โรคหายาก: > 7000 วินิจฉัยเร็วช่วยรักษา


• โรคมะเร็ง: วินิจฉัยเร็ว วางแผนในการดูแล


• โรคซับซ้อนไม่ติดต่อ (NCD): พยากรณ์
ความเสี่่ยง หลีกเลี่ยงความเสี่ยง


• เภสัชพันธุศาสตร์: รับยาเหมาะสม หลีก
เลี่ยงอาการรุนแรง


• โรคติดต่อ: หลีกเลี่ยงความเสี่ยงการติดเชื้อ

ผลการวเิคราะหใ์ชท้ำอะไร



ไลล่า่หาคนทำผดิ
Hunting for the culprit(s)

50,000 คน = 5 ล้าน กิกะไบท์ (เพต้าไบท์)

1 คน = 120 กิกะไบท์



Base-calling (raw sequencing data)


Alignment to GRCh38 (RefSeq)


Variant calling (GATK4)


GenomicsDBImport (CombineGVCF)


Variant annotation (ClinVarDB)


Variant effect prediction

ขัน้ตอนการประมวลผล

❶

❷

❸

❹

❺

❻

BAM

gVCF

VCF



ทำนายผลของการกลายพนัธุ์
Variant effect predictor



ฐานขอ้มลูการกลายพนัธุม์ไีวท้ำไม
Variant annotation

T-REx



1000 Genomes Project



GenomeAsia 100K



โครงการคลา้ยกบัเรา
All-of-US และ Genomics England



บทบาท สวทช. กบัจโีนมกิสป์ระเทศไทย
บริหารจัดการข้อมูล ประมวลผล และพัฒนาซอฟต์แวร์

• ออกแบบจัดซื้อระบบ HPC:


• เร่งการประมวลผลข้อมูลพันธุกรรม


• ดูแลข้อมูลรหัสพันธุกรรมและข้อมูลส่วนบุคคล


• พัฒนานโยบายและธรรมาภิบาลข้อมูล


• การแบ่งปันข้อมูล


• การแบ่งปันทรัพย์สินทางปัญญา



Medical 

Center

Bioresource 

Center

Sequencing

Center

Genome Data 
Center

ซอฟตแ์วรด์า้นการบรหิารจดัการขอ้มลู
Enrollment



ซอฟตแ์วรช์ว่ยระบกุารกลายพนัธุ์
Variant @nnotation & Prioritization Platform (v@pp)



ซอฟตแ์วรด์า้นเภสชัพนัธศุาสตร์



ตรวจการดือ้ยาของเชือ้วณัโรค
https://mtb.nbt.or.th

https://mtb.nbt.or.th


บรกิารประมวลผลขอ้มลูพนัธกุรรม
Computational genomic enabling platform

✦  Wellness

Genomic-related 
Businesses

✦ Nutrigenomics

✦ Pharmaco

✦ Medicine

Data Security Infrastructure Policy

Data Privacy and Security Policy

Data Use Ontology

Sample 
collection

DNA 
extraction

Sequencing

1 2 3 4

5

✦ Research


✦ Polygenic Risk Score


✦ Gene Panel Test


✦ Variant prioritization
Service Requests/API



กติตกิรรมประกาศ


