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Pharmacogenomic (PGx) may increase treatment success and 

decrease risk of side effects.

Pharmacogenomics and Personalized Medicine

• Choose the right drug to the right patient
• Choose the right dose to the right patient



Pharmacogenomic implementation approaches

Adapted from Maruf et al. 2022. https://doi.org/10.1002/pcn5.26

Preemptive approach
Testing completed prior to starting a medication Testing ordered after inadequate response or side effect

Reactive approach

Standard therapy
Standard dosing

Lack of efficacy and/or 
symptoms of toxicity

PGx testing

PGx report analysis

PGx testing

PGx report analysisPersonalized therapy/ 
intervention



Pharmacogenomic implementation approaches

PGx report analysis

Clinical interpretation 
of PGx tests



Methods for PGx tests

Types of PGx testing

• Single gene tests : one or multiple genetic variants (alleles) within a single gene 

• Multi-gene tests (panel tests): analyze genetic variants across several genes 

Current methods for PGx testing

o Real-time PCR ( $$  )

o Sanger sequencing ( $$$ )

o PCR-RFLP ( $ )

o AS-PCR ( $  )

• Single gene tests

• Limited ability to detect multiple variant at the same time 

• Cost depends on the number of loci being tested

o MassARRAY ( $$  ) → Multi-gene tests, Rapid and cost-effective

o Next-generation sequencing/Long-read sequencing ( $$$$$  ) → Multi-gene tests, High cost



Pharmacogenomic testing

จะใช้เคร่ืองยังไงให้คุ้มค่า?

จะตรวจอะไรกบัเคร่ืองนีไ้ด้บ้าง?

ท ายงัไงเพ่ือให้จ านวน specimen เพิ่มมากขึน้?



2558 2562 2565 2566 2567

HLA-B*15:02
(Carbamazepine)

HLA-B*58:01
(Allopurinol)

CYP2C19
(Clopidogrel)

VKORC1 & CYP2C9
(Warfarin)

TPMT & NUDT15
(Thiopurine)

AS-PCR
Direct dot blot hybridization AS-PCR

HLA-B75
(HLA-B*15:02) 
Real-time PCR

Sanger sequencing AS-PCR MassARRAY

CYP2C19
VKORC1 & CYP2C9

MassARRAY

Timeline for PGx tests in PSU



Development of PGx testing using MassARRAY

CYP2C19 : *2, *3, *17
CYP2C9 : *2, *3
VKORC1 : -1639, 1173

1st Panel

Method transition

PCR or 
Sanger sequencing

MassARRAY



2st Panel
Added more SNPs or other genes to 1st panel

Development of PGx testing using MassARRAY

Association for Molecular Pathology (AMP) PGx 

https://www.pharmgkb.org/ampAllelesToTest

Tier 1 

i) have a well-characterized 

effect on the function of the 

protein and/or gene 

expression

ii) have an appreciable minor 

allele frequency in a 

population/ethnicity group

iii) have publicly available 

reference materials

iv) are technically feasible for 

clinical laboratories to 

interrogate using standard 

molecular testing methods

Tier 2 recommended variant 

alleles meet at least one but not 

all of the Tier 1 criteria.

https://www.pharmgkb.org/ampAllelesToTest


CYP2C19 : *2, *3, *17
CYP2C9 : *2, *3
VKORC1 : -1639, 1173
TPMT : *2, *3A, *3B, *3C, *4
NUDT15 : *2, *3, *5, *6

2st Panel

Added SNPs or other 
genes to 1st panel

Development of PGx testing using MassARRAY



Development of PGx testing using MassARRAY

Genotype Predicted phenotype

PGx test

1. Genotype 2. Star Alleles 3. Diplotype 4. Phenotype 5. Guidance

rs4244285
rs4986893 *2, *3 etc CYP2C19*2/*3

CYP2C19
Poor metabolizer

Prescribe 
alternative drug

CYP2C19



Development of PGx testing using MassARRAY

- Complex interpretation for phenotype prediction

- Time-consuming for interpretation

- Risk of misinterpretation

Genotype Predicted phenotype



Development of PGx testing using MassARRAY

In-house 
program for 
interpretation



Development of PGx testing using MassARRAY

In-house 
program for 
interpretation



Method Verification: Method Comparison
Molecular diagnosis (Qualitative Test) 

Highest level of comparison Lowest level of comparison

Comparison New method & Gold standard 

New method & Comparative method
(“…estimates are not of accuracy but of 
agreement
of candidate test with comparative test…”)

Evaluation 
- Diagnostic accuracy criteria
- Clinical agreement

Method agreement

Test specimens Patient specimens (representative population
of clinical states, mix age and gender)

Patients sample/Reference material/PT
sample

Calculated Parameter 
Sensitivity, Specificity, Positive predictive value
(PPV), Negative predictive value (NPV),
(Likelihood Ratios, ROC Curve)

Positive percent agreement (PPA)/
Negative percent agreement (NPA)

Number of
specimens

*Prevalence (Minimum guideline 50 negative and 50 positive specimens)
จ านวนตวัอยา่งส าหรับการท า method verification ขึ้นอยู่กบัแหล่งขอ้มูลท่ีอา้งอิง เช่น CLSI EP09-A2 ระบุ 40-100 ตัวอย่าง 

Focuses on 
precision and 
method comparison



Method Verification: Method Comparison

TPMT genotyping
Concordance 100%



Method Verification: Method Comparison

NUDT15 genotyping
Concordance 96.66%



Method Verification: Method Comparison

Sanger DNA sequencing

Real-time PCR 
(Ramathibodi Hospital)

NUDT15*1/*5

MassARRAY 
(PSU)

NUDT15*5/*6

NUDT15*1/*5 NUDT15*5/*6

NUDT15*1/*5

Repeat Repeat



Method Verification: Method Comparison

NUDT15*1/*5



TPMT and NUDT15 genotyping

Report example

PSU: 2,000 Baht/case 



TPMT and NUDT15 genotyping

Report example

PSU: 2,000 Baht/case 



Frequency of NUDT15

Frequency of TPMT

Genotype Predicted Phenotype N (%)

TPMT*1/*1 Normal metabolizer 179 (94.2%)

TPMT*1/*3C Intermediate metablolizer 10 (5.3%)

TPMT*3C/*3C Poor metabolizer 1 (0.5%)

Total 190

Genotype Predicted Phenotype N (%)

NUDT15*1/*1 Normal metabolizer 154 (81.1%)

NUDT15*1/*3 Intermediate metablolizer 24 (12.6%)

NUDT15*1/*5 Indeterminate 1 (0.5%)

NUDT15*1/*6 Indeterminate 5 (2.6%)

NUDT15*2/*3 Poor metabolizer 1 (0.5%)

NUDT15*3/*3 Poor metabolizer 2 (1.1%)

NUDT15*3/*6 Possible intermediate metablolizer 2 (1.1%)

NUDT15*5/*6 or 
NUDT15*1/*5

Indeterminate 1 (0.5%)

Total 190 

Frequency of both TPMT & NUDT15

TPMT*1/*1 and 
NUDT15*3/*3
1.1%

2.6%

12.6%

5.6%

TPMT*1/*1 and 
NUDT15*2/*3
0.5%

TPMT*1/*1 and 
NUDT15*3/*6
0.8%

TPMT*1/*3C 
and 

NUDT15*1/*1

TPMT*1/*1 
and 

NUDT15*1/*3

TPMT*1/*1 
and 

NUDT15*1/*6

Intermediate metabolizer
Start with reduced starting doses 
(30–80% of normal dose)

Intermediate metabolizer
Start with reduced starting 
doses (30–80% of normal 
dose)

Indeterminate
Treat with initial dose and 

monitor closely for toxicity

Poor metabolizer
Start with reduced dose or consider 
alternative nonthiopurine 
immunosuppressant therapy in 
nonmalignant conditions

Possible Intermediate 
metabolizer
Start with reduced starting 
doses (30–80% of normal 
dose)

TPMT*1/*1 and NUDT15*1/*1
Normal metabolizer

80%

Poor metabolizer
TPMT*1/*1 and 
NUDT15*1/*5
0.5% Indeterminate

TPMT*1/*1 and 
NUDT15*1/*5 or 
NUDT15*5/*6
0.5%

Indeterminate

Frequency of TPMT and NUDT15 polymorphisms (PSU)

Compared to testing TPMT alone, combining TPMT and NUDT15 genotyping increases the diagnostic yield by ~20%



Inter-laboratory 
comparison of 
PGx testing

TPMT, CYP2C9, CYP2C19, VKORC1,
NUDT15 (เร่ิมปี 2568)



PGx tests available at PSU

Objectives Gene Drug Details

Decide to use or NOT HLA-B*15:02,

HLA-B*58:01,

HLA-B*57:01

Carbamazepine, 

Allopurinol,

Abacavir

Predict Severe Cutaneous Adverse Drug 

Reactions (SCARs)

CYP2C19 Clopidogrel Categorize patients based on their ability 

to convert prodrug to drug

Choose drug level VKORC1 & CYP2C9 Warfarin Facilitate dose adjustment when starting 

the drug

TPMT & NUDT15 Thiopurine:

6-Mercaptopurine, 

Azathioprine

Prevent overdosage
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 HLA-B*15:02  HLA-B*58:01 CYP2C19 CYP2C9 VKORC1 TPMT&NUDT15

HLA-B*58:01 
(Allopurinoll)

HLA-B*15:02 (Carbamazepine)

TPMT & NUDT15 (Thiopurine)

CYP2C19 (Clopidogrel)

CYP2C9 (Warfarin, Phenytoin)

VKORC1 (Warfarin)

Cases tested for PGx at PSU
โรงพยาบาลที่ส่งต่อการทดสอบ 

(HLA:15:02, HLA:58:01)

รพ.ทนัตกรรม ม.อ. (สงขลา), รพ.ทปัปุด (พงังา),

รพ.ปลายพระยา (กระบี่), รพ.ควนขนนุ (พทัลุง), 

รพ.โคกโพธ์ิ (ปัตตานี), รพ.รือเสาะ (ปัตตานี), 

รพ.ตากใบ (นราธิวาส), รพ.ธารโต (ยะลา), 

รพ.จะแนะ (นราธิวาส)



อตัราการเบิกตามสิทธิประโยชน์
ส านักงานหลักประกนัสุขภาพแห่งชาต ิ(สปสช.)

https://www.sshos.go.th/wp-content/uploads/2024/03/12-3-67-ประกาศการจ่าย-FS-ฉ.๒-_01032024.pdf

Test
Method

PSU
Turnaround time

PSU
ราคา (บาท)

PSU
สปสช. (บาท)

1 มนีาคม 2567
รหัส

HLA-B*15:02 (HLA-B75)
(PSU: ISO15189)

Real-time PCR 7 วนัท าการ 1,000 1,000 30621
HLA-B*1502 allele -Realtime PCR (HLA-B*15:02) 

HLA-B*58:01
(PSU: ISO15189)

AS-PCR 7 วนัท าการ 1,000 1,000 30622
HLA-B*5801 allele -Realtime PCR (HLA-B*58:01)

CYP2C19 genotyping MassARRAY 7 วนัท าการ 2,000 1,800 37580
CYP2C19 Genotyping 

CYP2C9 genotyping MassARRAY 7 วนัท าการ 2,000 1,800 37581
CYP2C9 Genotyping 

VKORC1 genotyping MassARRAY 7 วนัท าการ 3,000 - -
37613 (PCR 10 fragments): 3,000 บาท - PSU

TPMT & NUDT15 genotyping MassARRAY 7 วนัท าการ 2,000 - -
37524 (Real time PCR – Others): 2,000 บาท - PSU

HLA-B*57:01
การทดสอบส่งต่อภายนอก 

(กรมวิทยาศาสตร์)
1,000 30633

HLA-B*5701 allele - Realtime PCR (HLA-B*57:01) 
Thiopurine methyltransferase activity วิธี HPLC (TPMT gene targeted mutation analysis) รหัส 37596 เบิกได ้1,100 บาท
ส่งต่อห้องปฏิบติัการเภสชัพนัธุศาสตร์ - คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี

https://www.sshos.go.th/wp-content/uploads/2024/03/12-3-67-ประกาศการจ่าย-FS-ฉ.๒-_01032024.pdf


PGx guideline on VKORC1 & CYP2C9 (Warfarin)

Warfarin

• Narrow therapeutic window

• Monitor by INR

• Drug level is easily interfered by diets

CPIC guideline

• VKORC1 & CYP2C9 genotyping

• Predict optimal initial dose & Shorten dose 

adjusting time

• VKORC1 & CYP2C9 genotyping → predict 

phenotype & initial dose

• Consider with: Age, Sex, Weight, Race and 

concurrent drug

(FDA, 2011)

• Single gene tests : Real-time PCR, AS-PCR
• สปสช. เบิกได้เฉพาะ CYP2C9 genotyping (รหัส 37581)



HLA-B*15:02 
screening

Negative Positive

Report & 
prescribe

Monitor adverse 
drug reaction 

as usual Contact Physicians

Prescribe an 
alternative drug

Alert system 
(HIS + App)

Monitor adverse 
drug reaction 

as usual

Pretest
Counseling

New CBZ
prescription

Contact pharmacist 

Pharmacogenomic ID 
card for Negative

Pharmacogenomic ID 
card for Positive

Physician

Pharmacogenomic workflow for HLA-B*15:02 (PSU)

Drug allergy 
warning

Post PGx counseling 
Post PGx counseling 

via video at 
Genomic Medicine 

Center

(Ongoing)



Electronic Health Record

Pharmacogenomic workflow for HLA-B*15:02 (PSU)

Drug allergy warning

Mor-Or We Care App. แสดงขอ้มูลแพย้าตาม HIS รพ.ม.อ.

ความเส่ียงแพท้างเภสชัพนัธุศาสตร์
จะถูกบนัทึกและแสดงผลอตัโนมติั



Pharmacogenomic card of PGx testing 
for specific drug-biomarker 



ผลเป็น Negative ผลเป็น Positive

ห้องปฏิบตัิการตรวจวินิจฉัยระดบัโมเลกุล จดัส่งผลการทดสอบ HLA-B*58:01 พร้อมบตัร
แสดงการตรวจดา้นเภสัชพนัธุศาสตร์ทางจดหมายไปรษณียด่์วนพิเศษ (EMS)  

ผูป่้วยสามารถรับค าปรึกษาเพ่ิมเติมเกี่ยวกบัการแพย้าท่ี ห้องให้ค  าปรึกษาดา้นยา ช่อง 14 ฝ่าย
เภสัชกรรม ณ โรงพยาบาลสงขลานครินทร์ หรือสอบถามเพิ่มเติมไดท้ี่หมายเลขโทรศพัท ์        

074-451314 ในวนัและเวลาราชการ

กลุ่มงานเภสัชกรรม รับผลการตรวจ และบันทึก
ผลการตรวจไว้ในระบบเวชสารสนเทศ

โรงพยาบาล (HIS) หรือ ระบบประวัติเภสัชกรรม

กลุ่มงานเทคนิคการแพทย์ รับผลการตรวจ และ
บัตรแสดงการตรวจด้านเภสัชพันธุศาสตร์

ประจ าตัวผู้ป่วย

ส่งผลการทดสอบแก่แพทยเ์พ่ือแจง้ผลการตรวจให้ผูป่้วยทราบ และ 
ส่งบตัรแสดงการตรวจดา้นเภสัชพนัธุศาสตร์แก่ฝ่ายเภสัชกรรมเพ่ือส่งมอบให้ผูป่้วย

พิจารณาใชย้า allopurinol ตามขอ้บ่งช้ี 
ตามแนวทางการรักษามาตรฐาน

แจง้เตือนหา้มใช้ยา allopurinol และพิจารณา
ใชย้า febuxostat ทดแทน ตามขอ้บ่งช้ี

การรับบัตร Pharmacogenomic card ส าหรับใช้ในโรงพยาบาลอ่ืน



PGx test

Wild type
(Normal metabolizer)

Variant

Report & 
prescribe

Monitor adverse 
drug reaction 

as usual

Contact Physicians

Report

Alert system 
(HIS + App)

Monitor adverse 
drug reaction 

as usual

Pretest
Counseling

New
prescription

Consultation & 
Communicate

Contact pharmacist 
Pharmacogenomic ID 

card
Pharmacogenomic ID 

card

Physician

Pharmacogenomic workflow for drug dosing (PSU)



The pharmacogenomics workflow must be arrangement and efficient through the process of handing 
over of the genotyping results to the patients.

Pharmacogenomic workflow (Ramathibodi Hospital)

Jantararoungtong et al. 2021. https://doi.org/10.1080/17425255.2021.1946514

ห้องปฏิบัติการเภสัชพันธุศาสตร์ - คณะแพทยศาสตร์โรงพยาบาลรามาธิบดี



What’s Next at PSU?

PGx
• CYP2C9 & CYP2C19 for Phenytoin

• CYP2D6

• DPYD

• e.g., HLA, RYR1

• Preemptive PGx testing: PGx panel

Hematological Disorders
• Thrombophilia-FV Leiden 

Prothrombin (F2 gene)

• Thrombophilia-MTHFR 

• SERPINE1

• Hemochromatosis (HFE gene)

Thalassemia
• α-thalassemia

• 𝝱-thalassemia

Forensics
Viral identification



Thank
You

Department of Pathology and 

Genomic Medicine Center, 

Faculty of Medicine, 

Prince of Songkla University

Tel: 074-455000 ต่อ 15981
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