
	 โรคฟาเบรย์์ (Fabry disease) ถููกค้้นพบ 

คร้ั้�งแรกในปีี ค.ศ. 1898 โดย Dr.William Anderson 

แพทย์์ชาวอัังกฤษ และ Dr.Johannes Fabry แพทย์์ 

ชาวเยอรมััน เดิิมโรคน้ี้�ช่ื่�อ Anderson-Fabry disease  

ต่่อมาคนส่่วนใหญ่่นิิยมเรีียกว่่า Fabry disease โดย

วารสารทางการแพทย์์ฉบัับแรก ๆ  ที่่�ตีีพิมพ์โรคฟาเบรย์์

รายงานผิิวหนัังมีีลัักษณะที่่�เรีียกว่่า angiokeratoma 

กระจายที่่�ลำำ�ตััวและต้้นขา

	 โดยภาพรวมทั่่�วโลกมีีอุบััติการณ์์ของโรค

ฟาเบรย์์ประมาณ 1:50,000 จนถึึง 1:117,000 และมีี

โอกาสพบโรคน้ี้�ในเพศชายมากกว่่าเพศหญิิง เน่ื่�องจาก

ถ่่ายทอดทางพัันธุุกรรมแบบ X-linked จึึงมัักมีีอาการ

รุุนแรงในเพศชายได้้ต้ั้�งแต่่วััยเด็็ก ในขณะที่่�เพศหญิิง 

จะมีีอาการของโรคที่่�อายุุมากกว่่าเพศชาย ในประเทศไทย

มีีรายงานผู้้�ป่วยตั้�งแต่่ ค.ศ. 1991-2020 จำำ�นวน 15 ราย 

ถึึงแม้้ว่่าผู้้�ป่วยมีีจำำ�นวนน้้อย ปััจจุุบัันผู้้�ป่วยสามารถ 

เข้้าถึึงการตรวจและมีีการพััฒนาเทคโนโลยีีการตรวจ 

ให้้ดีียิ่่�งขึ้้�น จึึงมีีแนวโน้้มที่่�จะวิินิิจฉััยโรคนี้้�ในประเทศไทย

ได้้มากขึ้้�น

	

โรคฟาเบรย์คืออะไร 
เมื่อไหร่จะสงสัยโรคนี้

Thanyachai Sura MD., FRCP

Medical Genetics and Molecular Medicine
Ramathibodi Hospital, Mahidol University 

Fabry Disease

	 การตรวจวิินิิจฉััยโรคอาศััยการตรวจวััดการทำำ�งานของ

เอนไซม์์ alpha-galactosidase A หากพบการทำำ�งานของเอนไซม์์ต่ำำ��

ร่่วมกัับมีีการสะสมของ Lyso-Gb3 จะเป็็นตััวช่่วยสนัับสนุุน 

การวิินิิจฉััยโรค โดยต้องอาศััยการตรวจยีีน (molecular testing)  

ในการยืืนยัันการวิินิิจฉััยโรคด้้วย

	 พยาธิิวิิทยาของโรคฟาเบรย์์ พบว่่าเอนไซม์์ alpha-

galactosidase A ทำำ�งานลดลงทำำ�ให้้หน้้าที่่�ในการตััดโครงสร้าง 

ส่่วนปลายของ alpha galactosyl บกพร่่องส่่งผลให้้เกิิดการสะสม

ของ globotriaosylceramide (Gb3 หรืือ GL3) ใน lysosome มากขึ้้�น

ท้ั้�งใน endothelial, epithelial, perithelial และ smooth muscle cell 

การสะสมของ Gb3 ส่่งผลให้้เกิิดความผิิดปกติิของเส้้นเลืือด ทำำ�ให้้

เลืือดไปเล้ี้�ยงอวััยวะที่่�สำำ�คััญหลายแห่่งไม่่เพีียงพอ 

ภาพแสดงประวัติของแพทย์ผู้ค้นพบโรคฟาเบรย์

การรายงานผู้ป่วยโรคฟาเบรย์ครั้งแรก



เรีียบเรีียงโดย: ผศ.พญ.ทิิพยวิิมล ทิิมอรุุณ
ภาควิิชากุุมารเวชศาสตร์ คณะแพทยศาสตร์โร งพยาบาลรามาธิิบดีี มหาวิิทยาลััยมหิดล

	อ ายุุขััยโดยเฉลี่่�ยของผู้้�ป่วยในประเทศสหรััฐอเมริกาคืือ 58.2 ปีีในเพศชาย และ 75.4 ปีีในเพศหญิิง แสดงให้้เห็็นว่่า 

ความรุนแรงของโรคในเพศหญิิงน้้อยกว่่าเพศชาย สาเหตุุของการเสีียชีีวิตส่่วนใหญ่่เกี่่�ยวข้้องกัับระบบหััวใจและหลอดเลืือด 

	 หากมีีอาการเหล่า่น้ี้�ให้้สงสััยโรคฟาเบรย์์ ไม่ว่่่าจะเป็น็เส้้นเลืือดสมองตีีบ (stroke) โดยไม่ม่ีีสาเหตุ ุหััวใจห้้องล่่างซ้้ายหนาตััว 

(left ventricular hypertrophy) หรืือไตทำำ�งานผิิดปกติิโดยไม่่ทราบสาเหตุุ เจ็็บปวดที่่�ปลายมืือปลายเท้้าไม่่ทราบสาเหตุุ (acroparesthesia) 

เหง่ื่�อออกมากหรืือน้อยผิิดปกติิ กระจกตาผิิดปกติิ และ angiokeratoma

Clinical Characteristics
Ocular features

Fabry disease, Springer Netheraland (2010)

Cornea verticillata

Specific Ocular Abnormalities
Conjunctival  
vessels  
tortuosity

Retinal  
vessels  
tortuosity

Earliest lesion: diffuse haziness in subepithelial layer
Whorled streaks opacities
Extending from a central vortex to the periphery of  
the cornea, typically inferior
Colour: white to golden brown (may be very faint)

73 %

77 %

Deposition of  
glycosphinogolipid  
s within vessel wall

Associated with  
aneurysmal  
dilatation and  
blood slugging

Fabry cataract

Possibly pathognomonic
Not associated with VA

1. ไต การสะสมของ Gb3 ที่่� podocyte, glomerular endothelium, epithelium ของ Bowman’s capsule, loop of Henle, distal 

tubule, arterial/arteriolar smooth muscle และ interstitial cells เป็็นต้้น ทำำ�ให้้เกิิดความผิิดปกติิที่่�ไตขึ้้�น ได้้แก่่ glomerular sclerosis, 

tubular atrophy หรืือ interstitial fibrosis ทำำ�ให้้ผู้้�ป่วยมีี proteinuria และ/หรืือ polyuria ซึ่่�งเป็็นความผิิดปกติิที่่�พบบ่่อย

2. หััวใจ การสะสมของ Gb3 ที่่� cardiomyocyte, conduction system cell, vascular endothelial และ smooth muscle cell รวมถึง 

valvular fibrocyte ส่่งผลให้้หััวใจโต left ventricular hypertrophy, heart failure, ischemic heart disease, atherosclerotic plaque 

รวมถึงทำำ�ให้้เกิิด conduction defect ได้้ พบว่่าผู้้�ป่วยในบางประเทศที่่�มีี Factor V Leiden variants เยอะ ส่่งผลให้้มีีโอกาสเกิิด 

thromboembolism มากขึ้้�น ขณะที่่�ประเทศไทยพบได้้น้้อย ดัังน้ั้�น thromboembolism จึึงมัักไม่่ค่่อยพบในประเทศไทย

3. ระบบประสาท พบการสะสมของ Gb3 ที่่� endothelial cell, vasa vasorum, neuron ที่่�ระบบประสาทส่่วนกลางและส่่วนปลาย  

แต่่พบว่่าระบบประสาทส่่วนปลายจะมีีบทบาทมากกว่่า เพราะเม่ื่�อเกิิด ischemic injury จะส่่งผลให้้ผู้้�ป่วยเกิิดการปวดแสบร้้อน 

ซึ่่�งเป็็นอาการเด่่นที่่�อาจพบได้้ต้ั้�งแต่่วััยเด็็กจนถึึงวััยรุ่่�น อาการคงอยู่่�นานหลายนาทีีจนถึึงหลายวััน หากอยู่่�ในที่่�อากาศร้้อนหรืือ 

ออกกำำ�ลัังกายจะมีีอาการรุุนแรงมากขึ้้�น ส่่วนระบบประสาทส่่วนกลางอาจเกิิด stroke, neuropsychiatric disorders และ depression ได้้

4. ผิิวหนััง มัักพบ angiokeratoma ซึ่่�งเกิิดจากการสะสมของ Gb3 ใน vascular endothelial cells และ smooth muscle cells  

รวมถึงที่่�ตา หูู ปอด และระบบทางเดิินอาหาร ส่่งผลทำำ�ให้้เกิิดความผิิดปกติิขึ้้�นเช่่นกััน ลัักษณะของผ่ื่�นผิิวหนัังเป็็น dark red macule, 

non-blanchable และสามารถพบบริิเวณถุุงอััณฑะและองคชาตได้้เช่่นกััน 

5. ตา เกิิดการสะสมของ Gb3 ใน vessel wall ทำำ�ให้้มีีความผิิดปกติิของตาที่่�หลอดเลืือดบริิเวณ conjunctiva และ retina หรืือ 

พบลัักษณะ cornea verticillata ดููคล้้ายเส้้นในกระจกตา

	อ าการที่่�มัักพบในระยะแรกคืือ angiokeratoma, acroparesthesia, corneal/lenticular opacity และเหงื่่�อออกน้้อย/มาก 

ผิิดปกติิ ในขณะที่่�อาการทางไตและหััวใจมัักเกิิดขึ้้�นหลัังจากที่่�มีีอาการแสดงของโรคอยู่่�นานหลายปีี นอกจากน้ี้�ยัังพบลัักษณะเฉพาะ

ของใบหน้้าที่่�เรีียกว่่า pseudo-acromegalic facial appearance คืือ supraorbital ridge นููน periorbital fullness, large bitemporal 

width คิ้้�วค่่อนข้้างหนา (Bushy eyebrows) ฐานจมููกที่่�กว้้าง (Broad nasal base) ริิมฝีีปากหนา และคางย่ื่�น 

ผลกระทบและอาการของโรค มีดังนี้

Abdomen: multiple non-blanchable  

dark red macule at umbilical area

Genitalia: multiple non-
blanchable dark red macule at 
scrotum and penis

Clinical Characteristics
Angiokeratoma

ภาพแสดงความผิดปกติทางผิวหนังของผู้ป่วยโรคฟาเบรย์ ภาพแสดงความผิดปกติทางตาของผู้ป่วยโรคฟาเบรย์

VV-MEDMAT-65346: Mar 2022


