
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

ศูนย์แห่งความเป็นเลิศด้าน       
โรคพันธุกรรมเมตาบอลิก         
และตรวจกรองทารกแรกเกิด 

คู่มือสิ่งส่งตรวจทาง
ห้องปฏิบัติการ 

สถานที่ตั้ง 
ตึกเจ้าฟ้ามหาจักรี ชั้น 9  
รพ.ศิริราช 

ติดต่อสอบถาม 
02-419-5675, 02-419-5978 

Centers for 
Disease Control 
and Prevention 

(CDC) 
DNA extraction 

FGFR3 mutation  
Analysis 

ACVR1 mutation  
Analysis 

Comprehensive 
Metabolic Test 

Urine organic acids 

Plasma amino acids 

CSF amino acids 

Plasma acylcarnitine 

Diagnostics & Confirmation Quality Assurance  Newborn Screening 

Newborn Screening  
for CH 

 

Expanded Newborn  
Screening 

 

Biochemical Genetics Molecular Genetics 

ISO 15189 
ISO 15190 

ห้องปฏิบัติการสาขาวิชาเวชพันธุศาสตร์ 

Urine acylcarnitine 

DNA Methylation Specific 

PCR Analysis of Prader-
Willi Syndrome and 

Angelman Syndrome 

 

Sample Types 

Heparinized blood 

- Plasma amino acids 

- Plasma acylcarnitine 

 

EDTA blood 

- DNA Extraction 

- FGFR3 Mutation Analysis 

- ACVR1 Mutation Analysis 

- DNA MS-PCR for PWS&AS 

 

CSF 

CSF amino acids 

Urine 

- Urine for organic acids 

- Urine Succinylactone for Tyrosinemia Type I 

- Urine Acylcarnitines 

 

Blood filter paper 

- Newborn Screening for CH 

- Expanded Newborn Screening 

- Comprehensive Metabolic Test 

 

ห้องปฏิบัติการสาขาวิชาเวชพันธุศาสตร ์
ภาควชิากุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์ศิริราชพยาบาลพยาบาล 

GALNS mutation 

Analysis 


