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Abstract
Shortly after the beginning of genomics Thailand action plan in 2020 for research in genomics medicine
and standardized genetic testing in Thailand, the need for scientists on genomic variants has been
significantly increased to analyze, filter, prioritize, and categorize genetic variations.  Well-trained scientists
on genomic variants were assigned to look for disease-causing variants that predict the prognostic
impact of variants, as well as assess the risk of disease and disease prevention. Thus, various
short-term training courses in genomic variant analysis initiated by medical professional societies and
institutes have been developed to urgently train scientists on genomic variants.  These courses were
recommended for individuals interested in pursuing a career as scientists on genomic variants.  However,
the courses left behind some specific questions regarding the exact responsibilities and duties a scientist
on genomic variants.  This review article provides both the details and characteristics of the scientist jobs
on genomic variants in Thailand as well as the qualifications of the trainees including their prerequisite
basic knowledge in medical sciences, molecular biology and genetics, genomic medicine, data science,
and the use of human genome databases.  The article also provides the trainees an overview of both on-
site and online training courses in Thailand with an aim to enhance their understanding and skills in
collaborating effectively with other healthcare professionals in the field of genomic medicine in the near
future.
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Current state and need for scientists on
genomic variants in Thailand
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บทฟื� นฟูวิชาการ

สถานการณ์และความต้องการนั กวิ เคราะห์การแปรผั น
ทางพนัธุกรรมในประเทศไทยในปัจจุบนั
รุง่นภา อิทธิวฒุิ1, *, ชพูงศ ์อิทธิวฒุิ2, กญัญา ศภุปีติพร1, 2

1ศูนยค์วามเป็นเลศิทางการแพทยด์า้นจีโนมิกสแ์ละการแพทยแ์ม่นยาํ, เวชพนัธุศาสตร ์ โรงพยาบาลจุฬาลงกรณ ์ สภากาชาดไทย

กรุงเทพมหานคร ประเทศไทย
2ภาควิชากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ จุฬาลงกรณ์มหาวิทยาลยั กรุงเทพมหานคร ประเทศไทย

บทคดัยอ่
นบัแต่การเริ�มตน้ของแผนปฏิบตัิการบูรณาการจีโนมิกสป์ระเทศไทยตั�งแต่ปี พ.ศ. 2563 เพื�อสนับสนุนและ

พัฒนางานวิจัยทางด้านเวชศาสตร์จีโนม และเพื�อพัฒนาการตรวจทางเวชพันธุศาสตร์ที�ทันสมัยและได้

มาตรฐาน ประเทศไทยจึงมีความต้องการนักวิเคราะห์การแปรผันทางพันธุกรรม หรือ variant scientist

เพิ�มขึ �นเป็นอย่างมาก เพื�อทาํหนา้ที�วิเคราะห์ คัดกรอง เรียงลาํดับความสาํคัญ และจัดหมวดหมู่ของการ

แปรผันทางพันธุกรรมในจีโนม เพื�อหาสาเหตุของการเกิดโรค เพื�อช่วยในการวินิจฉัย วางแผนการรักษา

พยากรณ์โรค ตลอดจนประเมินความเสี�ยงของการเกิดโรคและการป้องกันโรค สถาบันการศึกษาทางการ

แพทย์และสมาคมวิ ชาชีพทางการแพทย์มี แนวทางในการสร้างหลักสูตรอบรมระยะสั�นขึ �นเพื� อผลิต

นักวิเคราะห์การแปรผันทางพันธุกรรมอย่างเร่งด่วนในแนวทางที�หลากหลาย สรา้งความตื�นตัวและได้รับ

ผลตอบรบัจากผู้สนใจจาํนวนมาก บทความนี �ไดร้วบรวมรายละเอียดและลกัษณะของการปฏิบัติงานแต่ละ

ขั�นตอน คุณลักษณะและคุณสมบัติของผู้ปฏิบัติงาน ตลอดจนคุณวุฒิของผู้เรียนที�จะต้องเป็นผู้มีความรู ้

พื �นฐานด้านวิทยาศาสตร์การแพทย์ อณูชีววิทยาและพันธุศาสตร์เวชศาสตร์จี โนมและมีความรู้ด้าน

วิทยาการข้อมูลซึ� งรวมถึงการใช้ฐานข้อมูลลาํดับพันธุกรรมของมนุษย์ นอกจากนี �บทความยังอธิบาย

ถึงภาพรวมของหลักสูตรอบรมในประเทศไทย ทั�งแบบในชั�นเรียนปกติและการเรียนการสอนผ่านระบบ

ออนไลน์  เพื� อสร้างนักวิ เคราะห์การแปรผันทางพันธุ กรรมที� มี คุ ณภาพในการปฏิ บัติ งานร่ วมกับ

บุคลากรทางการแพทยด์า้นเวชศาสตรจี์โนมต่อไปในอนาคต

คาํสาํคญั: เวชศาสตรจี์โนม, การวิเคราะหก์ารแปรผนัทางพนัธุกรรม, นกัวิเคราะหก์ารแปรผนัทางพนัธุกรรม.Pro
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ผลสืบเนื�องจากความเจริญก้าวหนา้ของเทคโนโลยี

การหาลาํ ดับสารพันธุ กรรมด้วยวิ ธี  Next generation

sequencing (NGS) ในปัจจุบัน กอปรกับผลสาํเร็จจาก

โครงการจี โนมิ กส์ ประ เทศไทยที� ก่ อตั� งขึ � นตั� งแต่ ปี

พ.ศ. 2562 (1) ไดส้่งผลต่อการพัฒนาอย่างก้าวกระโดดของ

เวชศาสตรจี์โนม (genomic medicine) และการรกัษาแบบ

เฉพาะเจาะจง (precision medicine) ในประเทศไทยใหเ้ป็น

ไปอย่างรวดเร็วและมีประสิทธิภาพ จากอดีตก่อนปี พ.ศ.

2544 ที� ต้องใช้เวลานานในการอ่านข้อมูลทางพันธุกรรม

ของมนุษย์ทั� งจี โนม (2) ปัจจุบันย่นระยะเวลาเหลือเพียง

ไม่ กี� ชั� วโมงและไม่ เกิน 12 วัน (3) ก็ สามารถอ่ านข้อมูล

พันธุกรรมของมนุษย์ทั� งจี โนมแล้วเสร็จ โดยมีค่าใช้จ่ าย

ที� ถูกลงเรื� อย ๆ และได้ถูกนาํมาใช้เป็นเครื� องมือสาํหรับ

แพทยเ์วชปฏิบตัิเพื�อใหก้ารวินิจฉัยทางพนัธุกรรมและนาํไปสู่

การรกัษาผูป่้วยไดอ้ย่างมีประสิทธิภาพ (3)

โครงการ จี โนมิ กส์ และ เวชศาสตร์ จี โนมทั� ง

ในระดับชาติและเครือข่ายนานาชาติ ไม่เพียงแต่สรา้งความ

ตื� นตัวต่อบุคลากรทางการแพทย์ เช่ น แพทย์ พยาบาล

เภสชักร นกัเทคนิคการแพทย ์ เป็นตน้ เท่านั�น ในระดบัโครง

สรา้งวิทยาศาสตรพ์ื �นฐาน ยังมีการตระหนกัถึงความสาํคัญ

ของการผลิตนกัวิเคราะหก์ารแปรผนัทางพันธุกรรม (variant

scientist หรือ variant curator) ซึ�งเป็นนกัวิทยาศาสตรท์ี�มี

บทบาทอย่างมากต่อการอ่านผลและจัดการข้อมูลจาํนวน

มหาศาลที�ไดจ้ากเครื�องอ่านลาํดับเบสดว้ยเทคโนโลยี NGS

(NGS DNA sequencer) โดยทาํหน้าที�สืบค้นหาตาํแหน่ง

การแปรผันของสารพันธุ กรรมและหานัยสาํคัญของการ

แปรผันดังกล่าวที�สัมพันธ์ต่อการเกิดโรคในผู้ป่วยแต่ละราย

ด้ วยการบู รณาการทั กษะความ รู้ ความสามารถทั� ง

ด้านชีววิ ทยา พันธุศาสตร์ วิทยาศาสตร์การแพทย์และ

ความรูพ้ื �นฐานดา้นวิทยาการขอ้มูล เกิดเป็นสายงานวิชาชีพ

ที� มี ความสาํ คัญอย่างยิ� ง ทั� งนี �  จึ งมี การกาํหนดไว้ใน

ยุทธศาสตรข์องโครงการโดยเฉพาะแผนบูรณาการจีโนมิกส์

ประเทศไทยให้มีการเร่งผลิตบุคลากรประเภทนักวิเคราะห์

การแปรผันทางพันธุกรรม โดยสร้างหลักสูตรการศึกษา

แบบต่าง ๆ ทั�งหลกัสตูรเร่งรดั  หลกัสตูรออนไลน ์การอบรม

ระยะสั� น และรวมถึ งการเสริมความรู้ ด้านนนี � เข้าไปใน

หลักสูตรระดับปริญญาที� เกี� ยวข้องของสถาบันการศึกษา

ต่าง ๆ เพื�อสร้างนักวิทยาศาสตร์ทางด้านนี �ให้เพียงพอกับ

ความต้องการ ไปพร้อม ๆ กับการพัฒนาหลักสูตรให้

ครอบคลุมเพื� อให้นักวิ เคราะห์การแปรผันทางพันธุกรรม

มีความรูค้วามสามารถเพียงพอที�จะปฏิบตัิงานวิเคราะหแ์ละ

แปลผลการแปรผันทางพันธุกรรม (variant interpretation)

ไดอ้ย่างมีประสิทธิภาพ

อย่างไรก็ตาม แม้ในระดับชาติและระดับองค์กร

มคีวามตอ้งการที�จะผลติเพื�อเพิ�มจาํนวนบคุลากรนกัวทิยาศาสตร์

ในสาขาดังกล่าวอย่างเร่งด่วน การให้ความรู้ความเข้าใจ

เกี� ยวกับบทบาทและหน้าที� ของนักวิ เคราะห์การแปรผัน

ทางพันธุกรรมมีความสาํคัญอย่างยิ� ง เพื� อให้บรรลุวัตถุ

ประสงค์ ของการผลิ ตบุ คลากรสาขาดั งกล่ าว สถาบัน

ฝ่ายผลิตและผู้ สนใจเข้ารับการฝึกอบรมในระดับต่าง ๆ

จึ งควรทาํความเข้าใจความหมายของการวิ เคราะห์และ

แปลผลการแปรผันทางพันธุ กรรมไปในทิ ศทางเดี ยวกัน

โดยพิจารณาถึงความรู้พื �นฐานที�จาํเป็นและประโยชน์ที�จะ

ได้รับจากการมี นักวิ เคราะห์การแปรผันทางพันธุ กรรม

ตลอดจนเรี ยน รู ้ แนวทางการปฏิ บั ติ งานร่ วมกั นกั บ

บุ คลากรทางแพทย์ที� เ กี� ยวข้องกั บเวชศาสตร์ จี โนมใน

ลักษณะของสหวิชาชีพ เพื� อให้เกิดประสิทธิภาพสูงสุดต่อ

การดูแลรกัษาผูป่้วยต่อไป

การปฏิ บัติ งานวิ เคราะห์การแปรผันทางพันธุ กรรม

ในระยะเริ�มต้นในประเทศไทย

ในระยะแรกเริ� ม ขอบเขตของการวิ เคราะห์และ

แปลผลสาํ หรับนักวิ เคราะห์การแปรผันทางพันธุ กรรม

ไม่ ได้ ถู ก กาํ หน ดไว้ สาํ หรั บวิ ชา ชี พใ ดวิ ช า ชี พ หนึ� ง

ในระยะแรกของการดาํเนินการโครงการจีโนมิกสป์ระเทศไทย

ได้มี การฝึกอบรมให้บุคลากรในสาขาวิชาชีพดังต่อไปนี �

ใหส้ามารถปฏิบตังิานวเิคราะหแ์ละแปลผลขอ้มลูทางพนัธกุรรม

ได้แก่  1) นักชี วสารสนเทศ (bioinformatician); 2)

นกัวิทยาศาสตร ์(scientist); 3) นกัเทคนิคการแพทย ์(medical

technologist; 4) ผู้ใหค้าํปรึกษาทางพันธุศาสตร ์ (genetic

counselor); และ 5) แพทย์และบุคลากรทางการแพทย์

สาขาอื�น ๆ

การวิเคราะห์และแปลผลข้อมูลทางพันธุกรรมจาก

ข้อมูลที�ได้จากเครื�อง NGS DNA sequencer ในระดับต้น

มุ่งเน้นไปที�การค้นหาการกลายพันธุ์ของยีนจาํนวนหนึ�งที�มี

การรายงานแล้วว่าเป็นสาเหตุของความผิดปกติในผู้ ป่วย

ผู้ทาํการวิ เคราะห์สามารถใช้ความรู้ทางพันธุศาสตร์และ

เวชศาสตร์จี โนมขั�นพื �นฐาน ร่วมกับความรู้ เบื �องต้นทาง

ชีวสารสนเทศก็สามารถทาํการวเิคราะหเ์พื�อยนืยนัความผิดปกติ

ของยนีตามสมมตฐิานของโรคไดอ้ยา่งไมย่ากนกั อยา่งไรก็ตาม
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การวเิคราะหแ์ละแปลผลขอ้มลูทางพนัธุกรรมในระดบัสงูขึ �นไป

โดยเฉพาะโรคที�มีความซบัซอ้นหรือเป็นโรคที�แพทยไ์ม่เคยพบ

หรอืไมเ่คยวินิจฉยัมาก่อน เช่น โรคทางพนัธุกรรมที�พบไดย้าก

(rare genetic disease) โรคพนัธุกรรมที�มีความซบัซอ้น และ/

หรือโรคที�ยังไม่ไดร้ับการวินิจฉัย (undiagnosed disease)

จาํเป็นตอ้งใชค้วามรูข้ั�นสงูที�เกี�ยวเนื�องกบัพหสุาขาประกอบดว้ย

อณูชีววิทยา วิทยาศาสตรก์ารแพทย ์พนัธุศาสตร ์ วิทยาการ

คอมพิวเตอร์และชีวสารสนเทศ เป็นต้น การฝึกอบรมและ

เพิ�มจาํนวนนกัวิเคราะหก์ารแปรผันทางพนัธุกรรมที�สามารถ

ปฏิบัติงานได้อย่างมีประสิทธิภาพ จึงมักกาํหนดคุณสมบัติ

ของผู้ปฏิบตัิงานใหม้ีความรูแ้ละความเชี�ยวชาญในสหสาขา

ดงักลา่วเพื�อที�จะสามารถเขา้ใจกระบวนการวเิคราะหแ์ละแปลผล

ข้อมูลทางพันธุกรรมจากข้อมูลที� ได้จากเครื�อง NGS DNA

sequencer ไดด้ียิ�งขึ �น

แผนผังการปฏบัิตงิานวเิคราะหก์ารแปรผันทางพันธุกรรม

จากข้อมูลที�ได้จากเครื�อง NGS DNA sequencer (Figure 1)

ขั�นที� � variant calling (4) คือ กระบวนการคดัเลอืก

และตรวจสอบคณุภาพการแปรผนัของดีเอ็นเอแต่ละตาํแหน่ง

ที�ไดจ้ากเครื�อง NGS DNA sequencer โดยทาํการแปลงไฟล์

ขอ้มลูชนิด FASTQ ที�มีลกัษณะเป็นตวัอกัษร (text) เปลี�ยนให้

เป็นไฟลช์นิด variant call format (VCF) ที�มีลาํดบัดีเอ็นเอ

ที�เหมือนกบัดีเอ็นเออา้งอิงในฐานขอ้มลู (reference genome

database) และคดัเลือกเฉพาะลาํดบัดีเอ็นเอที�มีการแปรผนั

เอาไว้ในไฟล์ชนิด VCF ขั� นตอนนี �จะดาํ เนินการโดยนัก

ชีวสารสนเทศ

ขั�นที� 2 variant annotation (4) คือ ขั�นตอนการรวบ

รวมขอ้มลูจากแหลง่ตา่ง ๆ (data annotation and curation)

ของการแปรผนัแต่ละตาํแหน่งในไฟล ์VCF มาเทียบเคียงกบั

ฐานขอ้มลูตา่ง ๆ เช่น ชื�อและตาํแหนง่ของยีน ตลอดจนเชื�อม

โยงขอ้มลูสว่นประกอบของยนีที�ปรากฎการแปรผนัของดเีอ็นเอ

ตาํแหน่งนั�น ๆ เช่น สว่น exon/intron นอกจากนั�นกระบวนการ

variant annotation ยงัรวมถงึการคน้ควา้ขอ้มลูของผลกระทบ

ที�เกิดจากการแปรผนันั�น ๆ ในฐานขอ้มลูอื�น ๆ เช่น ฐานขอ้มลู

ความถี�ของการแปรผนัในประชากร ฐานขอ้มลูอา้งองิตาํแหนง่

ของลาํดบัดีเอ็นเอของมนษุย ์ (human reference sequence)

Figure 1. The process of managing data obtained from the NGS DNA sequencer consists of four  steps including:

 1) variant calling; 2) variant annotation; 3) variant filtering, prioritizing, and classification; and 4) genetic

  counseling. The variant scientist is responsible for both step 2 and step 3.
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รวมทั�งการทาํนายการเปลี�ยนแปลงลาํดบัของโปรตนีที�เกิดจาก

การแปรผันดังกล่าว เป็นต้น โดยในขั�นตอน annotation นี �

สามารถดาํ เนินการผ่านเว็บไซต์ออนไลน์ เช่น Franklin

Genoox online classification tool (https://franklin.

genoox.com/clinical-db/home) หรือ Illumina Variant

Interpreter(https://variantinterpreter.informatics.

illumina.com) โดยไม่มีค่าใชจ้่าย

ขั�นที� � variant filtering, prioritizing, and classifi-

cation (5) คือ ขั�นตอนการคัดกรอง เรียงลาํดับความสาํคัญ

และการจดัหมวดหมูข่องการแปรผนัทางพนัธกุรรมที�สมัพนัธก์บั

ความผิดปกติของผูป่้วย ภายใตข้อ้กาํหนดและปัจจยัตา่ง ๆ ที�

เกี�ยวขอ้ง แลว้ทาํการเชื�อมโยงผลการวินิจฉัยทางพันธุกรรม

และขอ้มูลการวิเคราะหท์ั�งหมด เขียนรายงานสรุป หารือกับ

แพทยแ์ละทีมทางคลินิกเพื�อทาํการรบัรองผลในลาํดบัถัดไป

ขั�นที� � genetic counseling ขั�นตอนการแจง้และ

ให้คาํปรึกษาทางพันธุกรรมแก่ผู้ป่วยและครอบครัว ดาํเนิน

การโดยผูใ้หค้าํปรึกษาทางพนัธุกรรม (genetic counselor)

หรือแพทยท์างเวชพนัธุศาสตร์

หน้าที�และความรับผิดชอบหลักของนักวเิคราะหก์ารแปรผัน

ทางพันธุกรรม

เป้ าหมายของการวิ เคราะห์ การแปรผั นทาง

พันธุกรรม คือ การแปลผลเพื�อหานัยสาํคัญทางคลินิกของ

การแปรผันทางพันธุกรรมนั�น ๆ (6) ดังนั�น ผู้ปฏิบัติหน้าที�

นักวิ เคราะห์การแปรผันทางพันธุกรรมที� ทาํการคัดกรอง

เรี ยงลาํ ดับความสาํ คัญ และการจั ดหมวดหมู่ ของการ

แปรผันทางพันธุกรรม ไมเ่พยีงแตจ่ะทาํหนา้ที�นกัวทิยาศาสตร์

ที� เกี� ยวข้องกับข้อมูลจาํนวนมหาศาล ยังทาํหน้าที� ให้การ

วินิจฉัยในระดับโมเลกุล (molecular diagnosis) โดยมี

การหาขอ้มูล ทบทวนวรรณกรรม (literature review) ซึ�งมี

กระบวนการคลา้ยคลึงกับการหาหลักฐานสนับสนุนผลการ

วิจัยอย่างเป็นระบบ เพื�อให้ได้ผลลัพธ์ที�มีความสัมพันธ์กับ

ลกัษณะทางคลินิกมากที�สุด

ในต่างประเทศ ผู้ปฏิบัติงานวิเคราะห์การแปรผัน

ทางพันธุกรรม มีชื� อเรียกตาํแหน่งงานแตกต่างกันไปตาม

การกาํหนดตาํแหน่งของแต่ละองคก์ร เช่น clinical variant

scientist, clinical genomic scientist, หรอื variant curator

เป็นต้น โดยจะประกาศรับสมัครผู้มีวุฒิการศึกษาในระดับ

ปริญญาโทเป็นอย่างนอ้ย ในสาขาที�เกี�ยวขอ้งกบัอณชีูววิทยา

หรือเวชศาสตร์จีโนม แต่โดยส่วนมากจะประกาศรับสมัคร

ผู้ มี คุณวุฒิ ปริ ญญาเอกหรื อมี ประสบการณ์ระดับหลัง

ปริญญาเอก (post-doctoral) สว่นในประเทศไทยยงัไมม่ีการ

กาํหนดคุณวุฒิ ผู้ ปฏิบัติ งาน ซึ� งนักวิ ทยาศาสตร์ระดับ

ปริ ญญาตรี ในสาขาวิ ทยาศาสตร์  สามารถปฏิ บัติ งาน

วิเคราะห์การแปรผันทางพันธุกรรมได้โดยผ่านการฝึกอบรม

ระยะสั�น หรอืมีประสบการณใ์นการทาํงานที�เกี�ยวขอ้งมาก่อน

โดยมีสภาวิชาชีพในบางสาขา เช่น กระทรวงสาธารณสุข

สภาเทคนิคการแพทย์ สภาเภสัชกรรม สภาการพยาบาล

และแพทยสภาออกประกาศข้อกาํหนดคุณสมบัติมาตรฐาน

วิ ชาชีพเวชศาสตร์จี โนมโดยรวม เพื� อพยากรณ์โรคการ

ประเมิ นความเสี� ยงของการเกิ ดโรคและการป้องกันโรค

โดยอาศั ยศาสตร์หรื อเทคโนโลยี พั นธุ ศาสตร์ ในระดั บ

โมเลกุลโดยครอบคลุมมาตรฐานการปฏิบัติงานของสถาน

พยาบาลและครอบคลุมการปฏิบัติ งานของบุคลากรใน

สภาวิชาชีพนั�น ๆ แต่ยงัไม่มีขอ้กาํหนดรายละเอียดที�เฉพาะ

เจาะจงสาํหรับนักวิ เคราะห์การแปรผันทางพันธุกรรมและ

บุคลากรต่างสาขาที�ไม่ไดอ้ยู่ในสงักัดสภาวิชาชีพดงักล่าว

หลักสูตรอบรมระยะสั�นเพื�อการปฏบัิตงิานเป็นนักวเิคราะห์

การแปรผันทางพันธุกรรมในประเทศไทย

ปั จจุบัน แม้จะมีความตื� นตัวอย่ างมากในการ

ดาํ เนินงานด้านเวชศาสตร์จี โนม และมีความร่วมมือใน

โครงการจีโนมิกส์ประเทศไทย จากหลากหลายองค์กรและ

สถาบัน แต่แหล่งความรู้ซึ� งประกอบด้วยหนังสือ วารสาร

สิ�งพิมพแ์ละสื�อขอ้มูลออนไลนภ์าษาไทยยังไม่มีการรวบรวม

ค่อนข้างกระจัดกระจายและเอกสารภาษาไทยที� เกี� ยวกับ

การวิเคราะหก์ารแปรผนัทางพนัธกุรรม (variant interpretation)

มีคอ่นขา้งจาํกัด อย่างไรก็ตามในมหาวิทยาลัยและองค์กร

ต่าง ๆ ได้มี การจัดหลักสูตรอบรมระยะสั� นเพื� อเร่งผลิต

นักวิ เคราะห์การแปรผันทางพันธุกรรม ให้เพียงพอต่อการ

ดาํ เนิ นการวิ เคราะห์ข้ อมู ลพันธุ กรรมจาํ นวนมหาศาล

ที�ไดจ้ากโครงการจีโนมิกสป์ระเทศไทย  โดยหลักสูตรอบรม

ดงักลา่วของประเทศไทย มีทั�งหลกัสตูรออนไลนแ์ละหลกัสตูร

หอ้งเรยีน และมีทั�งหลกัสตูรภาษาไทยและภาษาองักฤษ (7 - 9)

แบง่ออกเป็น � กลุม่ใหญ่ ไดแ้ก่

�. หลักสูตรสาํหรับนักวิ เคราะห์การแปรผันทาง

พันธุกรรม เพื� อปฏิบัติงานวิ เคราะห์และแปลผลตรวจทาง

พันธุกรรมในผู้ป่วยตามแต่ละกลุ่มโรค ซึ�งเนื �อหาของความรู้

จะเป็นไปตาม Table 1 เมื�อจบหลกัสตูรแลว้จะมีการประเมิน

ผลเพื�อรบัประกาศนยีบตัร แลว้จะตอ้งสามารถทาํตามขั�นตอน

และความรับผิดชอบตามข้อกาํหนดของ variant scientist

หรอื variant curator
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2. หลักสูตรทั� วไปสาํหรับผู้ไม่ใช่นักวิ เคราะห์การ

แปรผันทางพันธุกรรม เช่น หลักสูตรผู้ ให้คาํปรึกษาทาง

พันธุศาสตร์ (10) ซึ�งจะต้องปฏิบัติงานที� เกี�ยวข้องกับการทาํ

ความเข้าใจผลการตรวจวิเคราะหก์ารแปรผันทางพันธุกรรม

เพื�อใช้ในการให้คาํปรึกษากับผู้ป่วยและครอบครัว เป็นต้น

สรุป

ประเทศไทยมีความต้องการบุคลากรจาํนวนมาก

เพื� อปฏิ บั ติ งานในตาํ แหน่ งนั กวิ เคราะห์ การแปรผั น

ทางพนัธุกรรมโดยใชข้อ้มูลพนัธุกรรมจากเครื�อง NGS DNA

Sequencing ที�มีปริมาณมหาศาลในปัจจุบัน เพื�อให้สอด

คล้องกับการดาํ เนินการอย่ างก้าวกระโดดของโครงการ

จีโนมิกสป์ระเทศไทยและความเจริญกา้วหนา้ของการปฏิบตัิ

งานด้านเวชศาสตร์จีโนมของสถาบันการศึกษาและองค์กร

เอกชน ได้มีการพัฒนาหลกัสูตรฝึกอบรมระยะสั�นเพื�อสรา้ง

นั กวิ เคราะห์ การแปรผั นทางพั นธุ กรรมที� มี ความ รู ้

เฉพาะทางดา้นวิทยาศาสตรก์ารแพทย ์ อนัประกอบดว้ยวิชา

ที� ส่งเสริมความเข้าใจพยาธิสภาพของโรคทางพันธุกรรม

ตา่ง ๆ และจาํเป็นตอ้งมีความรูค้วามเขา้ใจในวิชาพนัธุศาสตร์

เช่น มนษุยพ์นัธุศาสตร ์อณพูนัธุศาสตร ์ตลอดจนมีความรูด้า้น

วิทยาการข้อมูลซึ�งรวมถึงการใช้ฐานข้อมูลลาํดับพันธุกรรม

ของมนุษย์ ซึ� งหลักสูตรอบรมต่าง ๆ ที� มี ในประเทศไทย

ปัจจุบันกาํลังได้รับการพัฒนาให้ครอบคลุมและมีความ

ทนัสมยั เพื�อที�จะสรา้งนกัวิเคราะหก์ารแปรผนัทางพนัธุกรรม

ที� สามารถปฏิบัติงานทางเวชศาสตร์จีโนมเพื� อให้การดูแล

รักษาผู้ ป่วยและครอบครัวอย่างมีประสิทธิภาพต่อไปใน

อนาคต

Table 1. Summary of the responsibilities, knowledge, and skills required for variant scientists.
Responsibilities  Recommended knowledge and skills

Variant filtering - Computer

- English reading skill for literature review

- Science process skill

Variant prioritization - Computer

- Genetics

- Human genetics

- Molecular genetics

- Clinical pathology

- Human genome database

Variant classification (ACMG/AMP guideline) (11) - Computer

- English reading skill for literature review

- Genetics

- Human genetics

- Molecular genetics

- Clinical pathology

Next-generation sequencing limitation - Biology

- Molecular genetics

Report writing - Computer

- English reading skill for literature review

- Genetics

- Human genetics

 - Molecular genetics

- Human genome database
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