
ศูนยว์ทิยาศาสตรก์ารแพทยท์ี ่8 อุดรธานี
กรมวทิยาศาสตรก์ารแพทย์

การตรวจการกลายพันธุข์องยีน BRCA1/BRCA2 
ด้วยเทคนิค Next Generation Sequencing



การตรวจการกลายพนัธุข์องยนี BRCA1/BRCA2 
ด้วยเทคนิค Next Generation Sequencing

https://en.wikipedia.org/wiki/File:Autodominant_en.svg

• โรคมะเร็งทีม่สีาเหตุจากการกลายพันธุข์องยนีและสามารถถ่ายทอดทาง
พันธุกรรม สามารถตรวจพบได้ 5-10%

• การกลายพันธุข์องยนีก่อให้เกดิโรคมะเร็งทีพ่บบ่อยทีสุ่ด คอื กลายพันธุ์
ของยนี BRCA1/BRCA2 มคีวามเกีย่วข้องกับการเกดิมะเร็งเต้านม มะเร็งรัง
ไข่ มะเร็งตับอ่อน และมะเร็งต่อมลูกหมาก

• กลุ่มทีพ่บการกลายพันธุข์องยนี BRCA1/BRCA2 จะมโีอกาสเป็นมะเร็งเต้า
นมไดถ้งึ 65-85%

• ส านักงานหลักประกันสุขภาพแห่งชาติ (สปสช.) บรรจุเข้าสู่สทิธิประโยชน์
การการสร้างเสริม สุขภาพและป้องกันโรค (P&P) 

• คนไทยทุกคน ทุกสทิธิก์ารรักษา สามารถรับบริการได้ โดยไม่เสียค่าใช้จ่าย
ตามเกณฑผู้์ป่วยมะเร็งเต้านมทีม่คีวามเสีย่งสูง และญาตสิายตรง



ประโยชน์ที่จะได้รับการใหบ้ริการตรวจการกลายพนัธุข์องยนี BRCA1/BRCA2

ล ำดบั กำรให้บริกำรตรวจวเิครำะห์ ชนิดตวัอย่ำง รำคำ ระยะเวลำ

1 กำรตรวจกำรกลำยพนัธ์ุของยนี BRCA1
และBRCA2 ด้วยเทคนิค Next generation 
sequencing ในกลุ่มผู้ป่วยมะเร็งเต้ำนมทีม่ี
ควำมเส่ียงสูง 

Test Performed : Core Cancer Panel 30 gene 
for hereditary cancer (Breast cancer)

- เลือด ≥ 3 ml ในสำรกนัเลือดแข็ง EDTA 
tube (ฝำสีม่วง)

10,000 10-20 

วนัท ำกำร

2 กำรตรวจกำรกลำยพนัธ์ุเฉพำะต ำแหน่ง
ของยนี BRCA1 และBRCA2 ด้วยเทคนิค
Sanger sequencing ในกลุ่มญำตสิำย
ตรงที่มปีระวตัิครอบครัว ตรวจพบยนี
กลำยพนัธ์ุ 

- เลือด ≥ 3 ml ในสำรกนัเลือดแข็ง EDTA 
tube (ฝำสีม่วง)

2,500 10 วนัท ำกำร



NGS System Workflow

การตรวจการกลายพันธุข์องยีน BRCA1/BRCA2 ด้วยเทคนิค Next Generation Sequencing



การตรวจการกลายพันธุข์องยนี BRCA1/BRCA2 ด้วยเทคนิค Next Generation Sequencing
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Ion Semiconductor Sequencing



การตรวจการกลายพันธุข์องยนี BRCA1/BRCA2 ด้วยเทคนิค Sanger Sequencing 



Sanger DNA Sequencing Workflow
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การรายงานผลการตรวจการกลายพันธุข์องยนี BRCA1/BRCA2



กลุ่มเป้าหมายการตรวจการกลายพันธุข์องยนี BRCA1/BRCA2 
ด้วยเทคนิค Next Generation Sequencing



การจ่ายค่าชดเชย จาก สปสช.



แนวทางและขั้นตอนการส่งตรวจการกลายพันธุข์องยนี BRCA1/BRCA2



แนวทางและขั้นตอนการส่งตรวจการกลายพันธุข์องยนี BRCA1/BRCA2



แนวทางและขั้นตอนการส่งตรวจการกลายพันธุข์องยนี BRCA1/BRCA2



กำรเกบ็รักษำและกำรน ำส่งตัวอย่ำง

1. หลอดบรรจุตวัอย่ำง ตดิป้ำยช่ือสกลุผู้ป่วย 
2. น ำส่งแบบแช่เยน็ ใส่กระติกน ้ำแข็ง/ ice pack 
3. กำรเกบ็รักษำตัวอย่ำง EDTA Blood รอส่ง 2-8 o C 
4. น ำส่งพร้อมเอกสำร แบบส่งตัวอย่ำง เอกสำรกำรยนิยอมกำรตรวจ



กำรบรรจุและกำรน ำส่งตวัอย่ำง



เอกสารส าหรับการน าส่งตัวอย่าง

F 42 01 056/0/6 มิถุนายน 2566

แบบฟอรม์การส่งตรวจการกลายพนัธุข์องยนี  BRCA1และ BRCA2 ด้วยเทคนิควเิคราะหล์ าดับสารพนัธุกรรมสมรรถนะสูง (Next generation sequencing; NGS)



เอกสารส าหรับการน าส่งตัวอย่าง

F 42 01 057/0/6 มิถุนายน 2566

แบบฟอรม์การส่งตรวจการกลายพนัธุข์องยีน  BRCA1และ BRCA2 ด้วยเทคนิควิเคราะหล์ าดับสารพันธุกรรม (Sanger Sequencing) 



เอกสารส าหรับการน าส่งตวัอย่าง

F 42 04.1 262/1/30 มิถุนายน 2566

เอกสารชีแ้จงและหนังสอืแสดงเจตนายนิยอมเข้าตรวจคัดกรองหาความผิดปกตทิางพันธุกรรมในยนี BRCA1/BRCA2

(Patient/Participant Information Sheet & Informed Consent Form)



กำรน ำส่งตวัอย่ำงของศูนย์วทิยำศำสตร์กำรแพทย์ที ่8 อุดรธำนี



กำรน ำส่งตวัอย่ำงของศูนย์วทิยำศำสตร์กำรแพทย์ที ่8 อุดรธำนี



ผศ.นพ.กุณฑล วิชำจำรย์
คณะแพทยศำสตร์

มหำวิทยำลัยขอนแก่น

CONSULTANT TEAM

นพ.สุรคัเมธ มหาศิร ิมงคล

ศูนยเ์ทคโนโลยีสารสนเทศและ

การสื่อสารส านักงาน

ปลดักระทรวงสาธารณสุข

นพ.จักรกฤษณ์ อื้อสุนทรวัฒนำ
คณะแพทยศำสตร์

โรงพยำบำลรำมำธิบดี

ร.อ.นพ.สมชำย ธนะสิทธิชัย
ผอ.โรงพยำบำลมะเร็งอุดรธำนี นพ.รวินท์ อิงศิโรรัตน์ พญ.กฤติยำ บุตรทองค ำวงษ์

ดร.นพ.อำชวินทร์
โรจนวิวัฒน์

นพ.พูลสวัสดิ์ วงศ์วิจิต
ประธำน SP CA
เขตสุขภำพที่ 8

โรงพยำบำลมะเร็งอุดรธำนี
กรมกำรแพทย์

พญ.ณัฐณิชำ ฤทธิโคตร

กรมวทิยาศาสตรก์ารแพทย์โรงเรียนแพทย์

พญ. นฤมล จิราวัฒนน วรากุล

ศูนย์เทคฯ สธ.เขตสุขภำพที่ 8



ผศ.นพ.กุณฑล
วิชาจารย ์

ทนพญ. แพรววลี วินทะไชย

ผศ.ดร.อภิญญา จุส๊กุล ดร.นุสรา สตัยเ์พรศิพราย
พญ.ณัฐณิชา ฤทธิโคตร

ทนพญ.ทิพยร์ตัน์ โพธิพิทกัษ ์ นางสาววิมาลา อินอุ่นโชติ นางสาวปุณณา คุณหพนัธ ์

คณะเทคนิคการแพทย ์
มหาวทิยาลยัขอนแก่น

CONSULTANT TEAM

ดร.นวลจนัทร ์ วิจกัษณจ์ินดา

กรมวทิยาศาสตรก์ารแพทย ์

นางสาวจิราภา พกัดี

ส านักงานคณะกรรมการนโยบายเขตพฒันาพิเศษ
ภาคตะวนัออก กรมวทิยาศาสตรก์ารแพทย ์

กรมวทิยาศาสตรก์ารแพทย ์ กรมวทิยาศาสตรก์ารแพทย ์ กรมวทิยาศาสตรก์ารแพทย ์ กรมวทิยาศาสตรก์ารแพทย ์
คณะแพทยศาสตร ์

มหาวทิยาลยัขอนแก่น



เครือข่ายทมีแพทยท์ีป่รึกษา
และหอ้งปฏบิัตกิารการตรวจการกลายพนัธุข์องยนี BRCA1/BRCA2

ศูนยว์ทิยาศาสตรก์ารแพทยท์ี ่8 อุดรธานี



การตรวจการกลายพันธุข์องยนี BRCA1/BRCA2 
ของศูนย์วทิยำศำสตร์กำรแพทย์ที ่8 อุดรธำนี

เอกสารแบบน าส่งตัวอย่าง/ Informed consent /เอกสารประชาสัมพันธเ์พิม่เตมิ
สามารถ download เพิม่เตมิได้ใน QR code




