
 

Ver.3 edit6/ September 2022  

1 . D y s m o r p h i c  s y n d r o m e  
C o s t e l l o  s y n d r o m e  ( H R A S  )  ☐ 11909, 11774 

T o w n e s - B r o c k  s y n d r o m e  ( S A L L 1  )  ☐ 11908, 11774 

2 . H e a r i n g  l o s s  
C o n n e x i n  2 6  ( G J B 2  )  ☐ 11908, 11774 

m t A 1 5 5 5 G  a n d  m t C 1 4 9 4 T  ☐ 11907 

P e n d r e d  s y n d r o m e  ( S L C 2 6 A 4  )  ☐ 11909, 11911 , 11776 

W a a r d e n b u r g  s y n d r o m e  t y p e  I ,  I I I  ( P A X 3  )  ☐ 11910,  1 1775 

W a a r d e n b u r g  s y n d r o m e  t y p e  I I E ,  I V C  ( S O X 1 0  )  ☐ 11909, 11774 

W a a r d e n b u r g  s y n d r o m e  t y p e  I I A  ( M I T F  )  ☐ 11910,  1 1775 

3 . I n b o r n  e r r o r  o f  m e t a b o l i s m  

M a p l e  S y r u p  U r i n e  d i s e a s e  ( M S U D )  
  B C K D H A  — g e n e  s e q u e n c i n g  ☐ 11910,  1 1775 

  B C K D H B  — g e n e  s e q u e n c i n g  &  E x o n  1  d e l e t i o n  ☐ 11907,  1 1910,  11773,  11775 

  B C K D H B  — E x o n  1  d e l e t i o n  ☐ 11908 

  D B T  — g e n e  s e q u e n c i n g  ☐ 11907,  1 1910,  11773,  11776 

B i o t i n i d a s e  d e f i c i e n c y  ( B T D  )  ☐ 11909, 11774 

A m i n o  a c i d o p a t h i e s  
  P h y n y l k e t o n u r i a  ( P A H  )  ☐ 11909, 11774 

  B H 4  d e f i c i e n c y — P T S  s e q u e n c i n g  ☐ 11907,  1 1909, 11773,  11776 

  T y r o s i n e m i a  t y p e  I  ( F A H  )  ☐ 11911 ,  1 1774, 1 1775 

U r e a  c y c l e  d e f e c t s  

  C i t r u l l i n e m i a  t y p e  I  ( A S S 1  )  ☐ 11907,  1 1911 ,  11773,  11774, 11775  

  O r n i t h i n e  t r a n s c a r b a m y l a s e  d e f i c i e n c y  ( O T C  )  ☐ 11910,  1 1775 

F a t t y  a c i d  o x i d a t i o n  &  C a r n i t i n e  m e t a b o l i s m  
  P r i m a r y  c a r n i t i n e  d e f i c i e n c y  ( S L C 2 2 A 5  )  ☐ 11910,  1 1775 

  Very long-chain acyl-CoA dehydrogenase def . (ACADVL ) ☐ 11910,  1 1775, 11776 

  C a r n i t i n e  p a l m i t o y l t r a n s f e r a s e  I I  d e f i c i e n c y  ( C P T 2  )  ☐ 11909, 11774 

L y s o s o m a l  s t o r a g e  d i s a s e  
  G a u c h e r  d i s e a s e  ( G B A  )  ☐ 11908, 11775 

  P o m p e  d i s e a s e  ( G A A  )  ☐ 11909, 11911 , 11776 

  F a b r y  d i s e a s e  ( G L A  )  ☐ 11910,  1 1775 

  H u r l e r  s y n d r o m e  ( M P S  I )  ( I D U A  )  ☐ 11911 ,  1 1774, 1 1775 

  H u n t e r  s y n d r o m e  ( M P S  I I )  ( I D S  )  ☐ 11910,  1 1775 

  S a n f i l l i p p o  s y n d r o m e  t y p e  C  ( M P S  I I I C )  ( H G S N A T  )  ☐ 11908, 11911 ,  1 1776 

  M o r q u i o  d i s e a s e  ( M P S  I V A )  ( G L A N S  )  ☐ 11911 ,  1 1774, 1 1775 

  T a y - S a c h s  d i s e a s e  ( H E X A  )  ☐ 11911 ,  1 1774, 1 1775 

  S a n d h o f f  d i s e a s e  ( H E X B  )  ☐ 11911 ,  1 1774, 1 1775 

  M e t o c h r o m a t i c  L e u k o d y s t r o p h y  ( A R S A  )  ☐ 11910,  1 1775 

O t h e r s  
  M E L A S  ( m t A 3 2 4 3 G ,  m t T 3 2 7 1 C )  ☐ 11907,  1 1773 

  M e n k e s  d i s e a s e  ( A T P 7 A  )  ☐ 11910,  1 1911 ,  11776 

  W i l s o n  d i s e a s e  ( A T P 7 B  )  ☐ 11910,  1 1911 ,  11776 

  X - l i n k  a d r e n o l e u k o d y s t r o p h y  ( A B C D 1  )  ☐ 11910,  1 1775 

  C i trin deficiency/ Citrullinemia type I  ( SLC25A13 )   

  SLC25A13  common mutations (3 kb insertion & 4 bp deletion)  ☐ 11908, 11774 

  SLC25A13  complete study (gene sequencing & 3 kb insertion)  ☐ 11908 11911 ,  1 1776 

4 . I m m u n e  d e f i c i e n c y  
X - l i n k e d  a g a m m a g l o b u l i n e m i a  ( B T K  )  ☐ 11909, 11911 , 11776 

W i s k o t t - A l d r i c h  s y n d r o m e  ( W A S  )  ☐ 11911 ,  1 1774, 1 1775 

5 . R e n a l  d i s e a s e  
N e p h r o g e n i c  D I  ( A V P R 2 ,  X R )  ☐  1 1 9 0 9 ,  1 1 7 7 4  

N e p h r o g e n i c  D I  ( A Q P 2 ,  A D )  ☐ 11909, 11774 

L o w e  s y n d r o m e  ( O C R L  )  

6 . S k e l e t a l  d y s p l a s i a  

A c h o n d r o p l a s i a  ( F G F R 3  )  ☐ 11907,  1 1773 

C a m p o m e l i c  d y s p l a s i a  ( S O X 9  )  ☐ 11908, 11774 

T h a n a t o p h o r i c  d y s p l a s i a  ( F G F R 3  )  ☐ 11907,  1 1773 

7 . C a r d i o / R e s p i r a t o r y  
C o n g e n i t a l  c e n t r a l  h y p o v e n t i l a t i o n  s y n d r o m e  ( P H O X 2 B  )    

     S t e p 1 :  P H O X 2 B  e x p a n s i o n      ☐ 11910 

     S t e p 2 :  P H O X 2 B  g e n e  s e q u e n c i n g       ☐ 11908, 11774 

P u l m o n a r y  h y p e r t e n s i o n  ( B M P R 2  )      ☐ 11908, 11910,  1 1774, 1 1775 

C y s t i c  f i b r o s i s  ( C F T R  )      ☐ 11912 ,  11775 

8 . S k i n  
I n c o n t i n e n t i a  p i g m e n t i  ( N E M O )  ( I K B K G  )  

      Step1 :  IKBKG  common mutation (exon4-10 deletion ;  11 .7  kb)  ☐ 11908 

      Step2: IKBKG gene sequencing  ☐ 11907,  1 1775 

O c u l o c u t a n e o u s  a l b i n i s m  t y p e  I I  ( O C A 2  )  ☐ 11910,  1 1911 ,  11776 

9 . M i s c e l l a n e o u s  
A l e x a n d e r  d i s e a s e  (  G F A P  )  ☐ 11909, 11774 

R e t t  s y n d r o m e  ( M E C P 2  )  ☐ 11909, 11774 

1 0 . P r e n a t a l  d i a g n o s i s  
P r e n a t a l  d i a g n o s i s  1  v a r i a n t  ☐ 11907,  1 1773 

P r e n a t a l  d i a g n o s i s  2  v a r i a n t s  ☐ 11908, 11774 

1 1 . C u s t o m  D i a g n o s t i c   
D N A  e x t r a c t i o n  ☐ 11913 

R N A  e x t r a c t i o n  ☐ * ** 

P C R  1  f r a g m e n t   ☐ 11907 

P C R  3  f r a g m e n t s  ☐ 11908 

P C R  5  f r a g m e n t s   ☐ 11909 

P C R  1 0  f r a g m e n t s  ☐ 11910 

P C R  1 5  f r a g m e n t s  ☐ 11911 

P C R  3 0  f r a g m e n t s  ☐ 11912 

S e q u e n c i n g  w i t h  d y e  1  R x n  ☐ 11773 

S e q u e n c i n g  w i t h  d y e  5  R x n  ☐ 11774 

S e q u e n c i n g  w i t h  d y e  1 0  R x n  ☐ 11775 

S e q u e n c i n g  w i t h  d y e  3 0  R x n  ☐ 11776 

1 1 . W h o l e  E x o m e  S e q u e n c i n g  ( W E S )  
S i n g l e  ☐ * **   

T r i o  ☐ * ** 
 

***กรุณาติดต่ออาจารย์โดยตรงก่อนส่งส่ิงส่งตรวจ*** 
 

DNA no. 
 
 
 

ข้อมูลผู้ป่วย 

ช่ือ-สกุล                                             HN 

ว.ด.ป.เกิด อายุ 

เพศ  ☐ ชาย  ☐ หญิง ร.พ. 

วนิิจฉัยโรค/อาการ 

 

 

 

 

(เพิม่เตมิด้านหลัง) 

ประวตัคิรอบครัว 

ผู้ป่วยรายนี้เป็น 

☐ Index case   

☐ ญาติ (สถานะ                                                     )   

เคยมีสมาชิกในครอบครัวส่งตรวจ mutation หรือไม่? 

☐ ไม่เคย   

☐ เคย ยีน                         ต าแหน่ง                                             .                                                          

 ช่ือ-สกุลคนที่เคยตรวจ                                                                 .      

ข้อมูลแพทย์ผู้ส่งตรวจ 

ช่ือ-สกุล 

รหัส ร.พ. 

โทร ว.ด.ป.ที่ส่ังตรวจ 

E-mail 

สมาชิกครอบครัวที่สงตวัอย่างมาด้วย  

ช่ือ-สกุล อายุ ความสัมพนัธ์ สภาวะโรค DNA no. 

         

         

         

พงศาวลี (Pedigree) 

ชนิดของส่ิงส่งตรวจ    

☐ EDTA blood  ☐ Amniotic fluid  ☐ อ่ืนๆ                                                                                                               

☐ Tissue   ☐ DNA                             วนัที่ส่งส่ิงส่งตรวจ  

Cytogenomic microarray     
☐ 1 1932 (Single)     

Molecular genetic analysis   
เก็บเลือดใส่ EDTA tube 3-5 ml. หรือ Amniotic fluid 10-15 ml ใน sterile tube น าส่งที่สาขาวิชาเวชพนัธุศาสตร์ ภาควิชากมุารเวชศาสตร์ อาคาร 1 ช้ัน 8  

ลงช่ือ                                                                                                                                แพทยผ์ูส้ัง่ตรวจ  (กรุณาระบุเบอร์ติดต่อ/email ดา้นบนใหช้ดัเจนเพื่อส่งผลกลบัไดอ้ยา่งถูกตอ้ง) 

Molecular and Cytogenomics Order Form  
Division of Medica l Genetics,  Department of  Pediatrics and  Program in Translat ional Medicine,  Faculty of  Medicine Ramathibodi Hospita l  

Mahidol Univers ity,  Rama 6 Rd. Bangkok 10400, Tha iland Tel.  02 -201-2782-3, Fax 02-201-2783 
ส าหรับหอ้งปฏิบติัการ 

ส าหรับเจ้าหน้าที่ 
☐ บริการ (จ่ายเอง)  ☐ ทุนอ่ืนๆ  

วนัที่รับส่ิงส่งตรวจ   

มอบหมาย   

สภาพตวัอย่าง  ☐ ผ่าน     ☐ ไม่ผ่าน                                  

สามารถสอบถามการส่งตรวจไดท่ี้ คุณทิพวลัย ์สีด านิล เจา้หนา้ท่ีประจ าหน่วย โทร 02-201-2782-3 หรือ ท่ีอีเมล ์อ.ดวงฤดี duangrurdee.wat@mahidol.ac.th , อ.ทิพยวมิล thipwimol.tim@mahidol.ac.th 



 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

วิธีการส่งตรวจ Molecular genetic analysis และ SNP microarray analysis 
เจาะเลือดผูป่้วยใส่หลอดท่ีมีสารกนัเลือดแขง็ชนิด EDTA (CBC tube) จ านวน 3-5 ml จ านวน 1 หลอด /เกบ็ Amniotic fluid 10-15 ml. ใน sterile tube                              
A. ส าหรับโรงพยาบาลรามาธิบด:ี คย์ีรหัสบริการในระบบ online และส่งส่ิงส่งตรวจพร้อมแนบใบ order มาท่ีสาขาวิชาเวชพนัธุศาสตร์ ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ อาคาร 1 ชั้น 8  
B. ส าหรับโรงพยาบาลอ่ืนๆ:ส่งทั้งหลอด EDTA ท่ีอุณหภูมิหอ้งพร้อมแนบใบ order หากยงัไม่สามารถน าส่งไดใ้หแ้ช่ตูเ้ยน็ช่องธรรมดา 4°c 
สอบถามเร่ืองการช าระค่าบริการผา่นคุณทิพวลัย ์สีด านิล โทร 02-201-2782-3 แนะน าส่งไปรษณีย ์EMS และแจง้ล่วงหนา้ท่ีคุณทิพวลัย ์สีด านิล เพื่อติดตามพสัดุ     
   ทีอ่ยู่ 
   พญ.ดวงฤด ีวฒันศิริชัยกลุ  
   สาขาวชิาเวชพนัธุศาสตร์ ภาควชิากมุารเวชศาสตร์  
   คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบด ี
   270 ถ.พระราม 6 แขวงทุ่งพญาไท เขตราชเทว ีกทม. 10400                                  

รายการส่ิงส่งตรวจ Turn around time 
(ในรายท่ีจ าเป็นตอ้งการผลเร่งด่วนกรุณาปรึกษา อ.ดวงฤดี หรือ อ.ทิพยวิมล) 

Molecular genetic analysis  ประมาณ 2-8 สปัดาห์ (ข้ึนกบัรายการท่ีส่งตรวจ) 

SNP microarray ประมาณ 3 เดือน 

 ผูป่้วยจากรพ.อ่ืนๆ ท่ีตอ้งการใชสิ้ทธิการรักษา กรุณาด าเนินการตรวจสอบการใชสิ้ทธิการรักษาดว้ยตนเอง โดยสอบถามท่ีหน่วยสิทธิฯ รพ. รามาธิบดี 02-201-1363 
แบบฟอร์มนีส้ามารถดาวน์โหลดได้ที ่www.geneticsrama.com                                                       

รหัสรายการของคณะฯ รหัสรายการ 
กระทรวงการคลงั 

ราคาในเวลา ราคาคลินิก  พิเศษ ราคา รพ.ภายนอก ราคาท่ีเบิกได ้

11773 37616 1,000 1,200 1,200 1,000 

11774 37617 3,000 3,500 3,500 3,000 

11775 37618 5,000 5,700 5,700 5,000 

11776 37619 15,000 16,700 16,700 15,000 

11907 37610 750 900 900 600 

11908 37611 1,200 1,400 1,400 1,200 

11909 37612 2,000 2,400 2,400 2,000 

11910 37613 3,000 3,500 3,500 3,000 

11911 37614 4,000 4,600 4,600 4,000 

11912 37615 8,500 9,500 9,500 8,000 

11913 - 1,000 1,200 1,200 - 

11781 - 19,000 23,000 23,000 - 

11662 - 34,900 40,600 40,600 - 

วนิิจฉัยโรค/อาการ (เพิม่เตมิ) 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


