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โรคฟาเบรย์ในเด็ก และการวินิจฉัย

	 ถึึงแม้้ผู้้้ป่่วยโรคฟาเบรย์โดยส่่วนใหญ่่มั้กได้รับการวินิจฉััย 

ในวัยผู้้้ใหญ่่ภายหลัังจากเกิดภาวะแทรกซ้้อนรุนแรงท่�ไต	หรือหัวใจแล้ัว	

แต่แท้ท่�จริงแล้ัวผู้้้ป่่วยโรคฟาเบรย์มั้กม่้อาการแลัะอาการแส่ดงเริ�ม้แรก

ตั�งแต่ในวัยเด็ก	โดยพบว่าผู้้้ชายม่้อาการเริ�ม้แรกในอายุท่�น้อยกว่าผู้้้หญิ่ง	 

จากรายงานอายุเฉัล่ั�ยท่�เกิดอาการเริ�ม้แรกคือ	6	ปี่	ในผู้้้ชาย	แลัะ	9	ปี่	

ในผู้้ห้ญิ่ง	โดยอาการเริ�ม้แรกท่�พบบ่อยท่�สุ่ดในผู้้ป่้่วยกวา่ร้อยลัะ	50	ได้แก่	

ม่้อาการป่วดป่ลัายมื้อป่ลัายเท้าม้ากโดยไม่้ทราบส่าเหตุ

อาการที่่�ควรสงสัยโรคฟาเบรย์ในเด็ก1 ดัังน้�
	 1.	 อาการป่วดป่ลัายมื้อป่ลัายเท้าไม่้ทราบส่าเหตุ	 หรือ 

ท่�เร่ยกว่า	 acroparesthesia	 เป็่นผู้ลัจากการส่ะส่ม้ของส่ารจำาพวก	

glycosphingolipid	ท่�ชื�อว่า	globotriaosylceramide	(GL3)	ท่�	small	fiber	

บริเวณเส้่นป่ระส่าทส่่วนป่ลัายแลัะระบบป่ระส่าทอัตโนมั้ติ	โดยอาการป่วด

มั้กเป็่นเรื�อรังลัักษณะเหม้ือน	burning	pain	ท่�มื้อแลัะเท้า	แลัะม่้ช่วง 

ท่�ป่วดม้ากเฉ่ัยบพลัันจนทนไม้ไ่หวได้โดยมั้กสั่ม้พันธ์์กับสิ่�งกระตุ้นท่�ทำาให้

อุณหภ้มิ้ร่างกายเป่ล่ั�ยนแป่ลังอย่างรวดเร็ว	 เช่น	ไข้	 สั่ม้ผัู้ส่อากาศเย็น

ทันท่	เป็่นต้น	

	 2.	อาการระบบทางเดินอาหาร	ได้แก่	ป่วดท้อง	

อาเจ่ยน	 ท้องอืด	 ท้องผู้้กส่ลัับท้องเส่่ย	 ซึ้�งเป็่นผู้ลัม้าจาก

ระบบป่ระส่าทอัตโนมั้ติทำางานผิู้ดป่กติ	จากรายงานพบ

อาการระบบทางเดินอาหารในเด็กอายุน้อยกว่า	 10	 ปี่ 

ได้ม้ากถึึงร้อยลัะ	60

	 3.	ผิู้วหนังม่้ลัักษณะเป็่นจุดน้นเล็ัก	ๆ	ส่่แดงเข้ม้	

เร่ยกว่า	 angiokeratoma	 ซึ้�งพบบริเวณลัำาตัวส่่วนล่ัาง 

ด้านหน้าแลัะหลััง

 4.	เหงื�อออกม้าก	(hyperhidrosis)	หรือทนอากาศร้อน

ไม่้ได้	

	 5.	อาการแส่ดงทางตา	ได้แก่	vortex	keratopathy	

หรือ	cornea	verticillata	ท่�ตรวจโดยจักษุแพทย์	

	 6.	อาการทางหัวใจ	ในช่วงวัยเด็กอาจจะพบ	left	

ventricular	 hypertrophy	 ซึ้�งจะเป็่นรุนแรงม้ากขึ�นในวัย

ผู้้้ใหญ่่

	 7.	อาการทางไต	ในวัยเด็กอาจพบเพ่ยง	proteinuria	

แลัะรุนแรงม้ากขึ�นจนกลัายเป็่น	renal	failure	ในวัยผู้้้ใหญ่่



การวินิจฉััย 
	 เมื้�อม่้อาการท่�ส่งสั่ยโรคควรได้รับการวินิจฉััยตั�งแต่ในวัยเด็ก	 

โดยใช้การส่่งตรวจทางห้องป่ฏิิบัติการเช่นเด่ยวกับผู้้้ใหญ่่	อาศัยการตรวจ

การทำางานของเอนไซ้ม์้	alpha-galactosidase	A	ในเลัอืด	หากพบการทำางาน

ของเอนไซ้ม์้ตำ�าในเลัือด	ร่วม้กับม่้การส่ะส่ม้ของ	globotriaosylceramide	 

ในเลืัอดหรือปั่ส่ส่าวะจะเป็่นตัวช่วยส่นับส่นุนการวินิจฉััยโรค	แลัะจำาเป็่นต้อง

อาศยัการตรวจย่น	(molecular	testing)	ในการยนืยันการวินิจฉััยโรคดว้ย1,2 

	 แนะนำาให้ตรวจเพิ�ม้เติม้ในพ่อแม่้ของผู้้้ป่่วยเด็กด้วย	 เพราะ 

ม่้ความ้เป็่นไป่ได้ว่าพ่อหรือแม่้อาจเป็่นโรคแต่ยังไม่้เคยตรวจพบม้าก่อน	 

จึงควรพบแพทย์เวชพันธุ์ศาส่ตร์เพื�อรับคำาแนะนำาทางพันธุ์ศาส่ตร์ 

ในครอบครัว2 

	 ในบางป่ระเทศม่้การทำา	 newborn	 screening	 คัดกรอง 

ทารกแรกเกิดทุกคนเพื�อค้นหาโรคฟาเบรย์	 โดยการเจาะเลัือดหยดลังใน

กระดาษกรอง	หากผู้ลัการคัดกรองผิู้ดป่กติจำาเป็่นต้องทำาการตรวจยืนยัน

ว่าเป็่นโรคจริงหรือไม่้3,4	ในป่ระเทศไทยยังไม่้ได้ม่้การคัดกรองทารกแรกเกิด

ส่ำาหรับโรคฟาเบรย์	 ซึ้�งแต่ลัะป่ระเทศม่้ป่ระเด็นพิจารณาในการคัดกรอง 

โรคฟาเบรย์	 ได้แก่	 ค่า	cut	off	ของแต่ลัะเพศท่�ต่างกัน5-7	การไม่้ส่าม้ารถึ 

บอกได้ว่าจะเริ�ม้ม่้อาการเมื้�อใด	การจัดการด้แลัหลัังจากพบผู้ลัคัดกรอง 

ผิู้ดป่กติ	รวม้ถึึงการเข้าถึึงการรักษาในแต่ลัะป่ระเทศ	เป็่นต้น

การดูแลรักษา
	 ผู้้้ป่่วยควรได้รับการด้แลัโดยส่หส่าขาวิชาช่พ	

เพื�อติดตาม้แลัะรักษาภาวะแทรกซ้้อนระยะยาว	แนะนำา

ให้ยาลัดอาการป่วด	เช่น	analgesic,	carbamazepine,	

gabapentin,	 pregabalin	 เป็่นต้น	 รวม้ถึึงการเล่ั�ยง 

สั่ม้ผัู้ส่สิ่�งกระตุ้น	 เช่น	ส่ถึานท่�ท่�อากาศร้อนม้าก	หรือ 

การออกกำาลัังกายอย่างหนัก	เป็่นต้น	ในรายท่�ม่้อาการ

ระบบทางเดินอาหาร	แนะนำาเป่ลั่�ยนร้ป่แบบอาหารให้

รับป่ระทานป่ริม้าณน้อยแลัะถ่ึ�ขึ�น	รวม้ถึึงการให้ยาระบาย

ในกรณ่ท้องผู้้ก

	 ส่่วนการรักษาเฉัพาะโรคด้วย	 enzyme	

replacement	therapy	(ERT)	จากรายงานพบว่าจะช่วย

ชะลัอการส่ะส่ม้ของ	GL3	ในเลืัอดแลัะป่ัส่ส่าวะ	ทำาให้

ลัดอาการป่วดแลัะเพิ�ม้คุณภาพช่วิตท่�เกิดจากภาวะป่วด	

ลัดความ้รุนแรงของภาวะแทรกซ้้อนท่�อวัยวะส่ำาคัญ่ได้	

โดยถ้ึาเริ�ม้รักษาด้วย	ERT	ในช่วงวัยเด็กตั�งแต่เริ�ม้ม่้อาการ

จะทำาให้ผู้ลัการรักษาระยะยาวด่ขึ�นกว่าได้รับการรักษา

เมื้�อม่้อาการรุนแรงจนม่้ภาวะแทรกซ้้อนท่�อวัยวะส่ำาคัญ่แล้ัว

ในวัยผู้้้ใหญ่่	

challenging issues: newborn screening

Screening

Diagnosis

Treatment

Aim

• Identify infants with serious but 
treatable disorders

• Decrease clinical consequences

Screening test: method, cut-off
Gender-related range 
Ethical issue in late-onset form
Any available treatment in our country
Consensus or protocol for positive NBS
Maternal health detection
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