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Wanitsuwan W Asian Biomed 2018

APC mutation: c.2204 del C, A735fs
rs147655929

Genome testing in hereditary surgical disease: 
the primer



13 significant variants in 11 genes
JAG1 was the most common variants
3 in 4 cases with JAG1 mutations had early failure

20 DNA samples from pathologically compatible 
BA read by WES





Setting up an ecosystem: From research to service

Sangkhathat S 2022



• สถาบันวิจัยระบบสาธารณสุข (สวรส.) ภายใต8แผนจีโนมิกส?ประเทศไทย

• เขตสุขภาพที่ 12 ประกอบด8วยจังหวัด ตรัง พัทลุง สตูล สงขลา ปOตตานี ยะลา นราธิวาส

• กลุPมโรคที่ศึกษา

• โรคพบน8อยหรือให8การวินิจฉัยยาก (rare disease)

• โรคมะเร็งทางพันธุกรรม (familial cancer)

• เภสัชพันธุศาสตร? (pharmacogenomics)

• เครื่องมือสนับสนุนการวินิจฉัยทางคลินิก 
(clinical genomics)

• ข8อมูลสำหรับการสร8างฐานข8อมูลความถี่พหุรูปนิวคลีโอไทด?เด่ียว 
(minor allele frequency)



• Storage and analysis
• Reference genome
• Hospital-linked
• Awareness
• Capacity building

ISO15189



Germline testing for 
hereditary cancers: 
Colorectal cancer



Germline test for hereditary cancers; Colorectal cancer

MSH3 gene
g. 75047180T>C

p.Asn375Asp

MSH2 gene
g. 47429789C>T

p.The375Ile

TGF-beta2 receptor gene
g.30671754A>G

p.Val261Ile

HNPCC

VUS: Novel variants



Kongcharoen N.  JPS Case Report 2022

BMPR1AJuvenile polyposis syndrome in 2 large families



Kongcharoen N. submitted

Germline test for hereditary cancers; 
Colorectal cancer



BRCA variant in South Thai

BRCA1

BRCA2

Sukpan P 2022



Clinical significance
- 3 southern border provinces have multicultural societies
- Moderate to high penetrance germline variants were found in 8/64 

cases (12.5%) in those provinces
1. BRCA1 in 3 (4.7%)
2. BRCA2 in 4 (6.3%)
3. ATM  in 1 (1.6%) 
and 4. PALB2 in 1 (1.6%)

- BRCA1/BRCA2 landscape data in Thai southern provide guide for 
screening germline genetic test with appropriate cost-effectiveness

Sukpan P 2022



Pipeline 
integration

Laochareonsuk W SJST 2022





iCBC – Pipeline 
integration

Laochareonsuk W SJST 2022



Genome re-chunk



Cancer panel on WES

• Pre-group disease based gene 
panel 
• Cancers
• Congenital malformations
• Condition based



Choochuen P., et al  Am J Case Rep 2022
Col VI Col IV

Masson

ANTXR2



Compound Heterozygous 
variants in DYNC2H1
chr11:103179154G>C

p.Val2090Leu (left)

chr11:103125116C>T

rs925675970

p.Arg560Ter (right)

Laochareonsuk W., et al. 



A 2-YO girl with generalized muscle weakness and 
hypotonia aggravated by meaty diet

Laochareonsuk W, et al J Pediatr Genet 2022

Methionine
Ornitine

Korman SH 2004



Laochareonsuk W, et al J Pediatr Genet 2022

A 2-YO girl with generalized muscle weakness and hypotonia aggravated by 
meaty diet > Hyperornithinemia-hyperammonemia-homocitrullinuria (HHH) syndrome



A 2-YO girl with generalized muscle weakness and 
hypotonia aggravated by meaty diet

Laochareonsuk W, et al J Pediatr Genet 2022

Should rapid clinical sequencing be  
available, countrywidely?





HLA in Thai southern
HLA frequency from 500 Thai southern people

(Next-Generation Sequencing Based HLA Typing)

TH  AF = 0.046
MY AF = 0.408

TH  AF = rarely
MY AF = 0.180

TH  AF = 0.007
MY AF = 0.180

TH  AF = 0.028
MY AF = 0.164

TH  AF = 0.018
MY AF = 0.100 TH  AF = 0.077

MY AF = 0.080

TH  AF = 0.157
MY AF = 0.089

TH  AF = 0.299
MY AF = 0.120

TH  AF = 0.039
MY AF = 0.120

More common in Thai people (TH)

More common in Malaysian people (MY)

Equally found in both country

Choochuen P., et al  2022



DNA mRNA Protein metabolisms

cellular and tissue level organisms

Transcriptomes Proteomes        MetabolomesGenomes

DNA microarrays (Gene Chip)

Next Generation Sequencing

Mass Spectometry

Tissue Microarray

• cDNA microarray
• Genome Wide Association Study (GWAS)

• Copy Number Variation (CNV)
• Whole Genome Sequencing (WGS)
• Whole Exome Sequencing (WES)
• Chromatin Immunoprecipitation Seq.
• 16S rRNA sequencing (microbiomes)

Foreign genomes 
(e.g. microbiomes)

Extracellular vesicles
(exosomes)

• LC-MS MS
• MALDI/TOF MS

Beyond Genomics



Phyo L. Pediatr Surg Int 2021



Chusri S, Sila T Emer Inf Dis 2022



The sequencing machine will still be super-expensive until 
the ‘run’ button is hit, over and over again.



รายการ ค&าบริการ อัตรางานวิจัย

Whole Genome Sequencing 46,000 3,500*

Whole Exome Sequencing 18,000 3,500*

Target Gene Sequencing 18,000 3,500*

Direct Sequencing 4,400 4,400

ผู#ป%วย OPD

วิเคราะห3ทางห#องปฏิบัติการ

เจาะเลือด
แพทย3ส่ังตรวจผDานระบบ HIS

รายงานผล

HI
S

การเงินโรงพยาบาล

Sequencing

(Outsource) Bioinformatics analysis

*ราคาเฉพาะเตรียมตัวอยNางไมNรวมคNา Sequencing

อัตราค'าบริการ

(Genomic Analysis Service for research)
บริการทดสอบการตรวจวิเคราะหEทางพันธุกรรมเพ่ือการวิจัย



Education and Awareness raising



ธนาคารชีวภาพร+วมมือกับฝ3ายสารสนเทศโรงพยาบาลสงขลานครินทร> พัฒนาระบบสารสนเทศของธนาคารชีวภาพ (Biobank Information 

Management System; BIMS) เพื่อพัฒนาระบบการสั่งเก็บตัวอย+างของแพทย> การ tracking และการจัดเก็บให̀มีประสิทธิภาพมากยิ่งข้ึน

ระบบการจัดเก็บของธนาคารชีวภาพ

TumD00002020H0000001

BIOBANK SYSTEM (สั #งเกบ็ตวัอย่างผ่าน OPD, IPD, OR)

STORAGE

TRACKING

ORDER

Credit: Dvir Aran, Ph.D.,University
of California,San Francisco

Tissue collection

Tumor

Normal Snap freeze

RNALater

Blood collection

SerumPlasma
Buffy
coat

SAMPLE COLLECTION

COLLECT

Biobankk

TumD00012020H0000101 F1S1C4D3B4



การจัดทำระบบ ISO15189 ห4องปฏิบัติการตรวจวิเคราะห>อณูชีววิทยาทางการแพทย>

เพื่อสร`างมาตรฐานสำหรับการให̀บริการวิจัย

- การบริการเตรียมตัวอย+างเพื่อวิเคราะห>ทางอณูชีววิทยาตามมาตรฐานห̀องปฏิบัติการทางการแพทย>

- รองรับบริการด`านการถอดรหัสพันธุกรรม (Sequencing)

P สร1างระบบการบริการ กระบวนการวิเคราะห6 ให1เป9นไปตามข1อกำหนดมาตรฐาน

P จัดทำเอกสารในระบบ
P ปรับปรุงสถานที่และสภาพแวดล1อม

P Internal audit
P ประชุมทบทวนบริหาร

P เตรียมยื่นขอการรับรองในเดือน มี.ค. 2565



Opportunity: High-value 
medical service in AWC

• Andaman Wellness Corridor project

• World class medical and rehabilitation 
destination

• High-value medical care




