
Fabry Disease
ไตวายจากโรคฟาเบรย์ พบบ่อยไหม 
เมื่อไรควรจะนึกถึงโรคนี้ 

	 Fabry	disease	เป็็นโรคทางพัันธุุกรรมท่�เกิดจากการกลายพัันธุุ�ท่�ย่น	GLA 

อย่�ในโครโมโซม	X	 ซ่�งม่หน้าท่�สร้างโป็รต่ีนท่�เป็็นเอนไซม�ในไลโซโซม	 ท่�ม่ช่ื่�อว่�า	

alpha-galactosidase	A	ดังนั�น	เม่�อเอนไซม�	alpha-galactosidase	A	ไม�เพ่ัยงพัอ

จะทำาให้ม่การสะสมของ	glycosphingolipids	ท่�ม่ช่ื่�อว่�า	globotriaosylceramide	

(GL3)	และ	metabolite	ท่�ม่ช่ื่�อว่�า	globotriaosylsphingosine	(LysoGL3)	สำาหรับ

พัยาธิุสภาพัของ	Fabry	nephropathy	เกิดจาก	GL3	และ	LysoGL3	สะสมอย่�ใน

เซลล�ทุกชื่นิดภายในไตี	โดยเซลล�ท่�ก�อให้เกิดปั็ญหาค่อ	podocyte	โดยจะทำาให้เกิด	

inflammation,	fibrosis	และ	proteinuria	จนทำาให้

เกิด	 renal	dysfunction	 (Fig. 1)	และเกิดไตีว่าย 

จนต้ีองฟอกไตีในท่�สุด	อาการทางไตีเกิดได้ทั�ง 

เพัศชื่ายและเพัศหญิง

	 อาการและอาการแสดงของโรคฟาเบรย�

พับได้หลายอวั่ยว่ะ	 โดยอาการทางไตีจัดเป็็น

อาการท่�ทำาให้เกิดภาว่ะแทรกซ้อนและเป็็นสาเหตุีหน่�ง

ของการเส่ยช่ื่วิ่ตีก�อนวั่ย	อาการทางไตีในโรคฟาเบรย�

อาจไม�สามารถแยกจากโรคอ่�นได้ชัื่ดเจน	ทำาให ้

ผู้่้ป่็ว่ยอาจได้รับการว่ินิจฉััยล�าช้ื่าหร่อไม�ได้รับ 

การวิ่นิจฉััย	 ระยะแรกผู้่้ป่็ว่ยมักมาด้ว่ยอาการ	

microalbuminuria	และ	proteinuria	หากตีรว่จ

ปั็สสาว่ะอาจพับ	podocyturia,	maltese	cross	

และ	urine	mulberry	cells	(Fig. 2)	หร่อหากตีรว่จ

ชิื่�นเน่�อไตีด้ว่ย	electron	microscopy	อาจพับ	

myelin	bodies	หร่อ	zebra	bodies	แตี�อย�างไร

ก็ตีาม	zebra	bodies	อาจพับในสาเหตุีอ่�น	ๆ	ได้	

เชื่�น	จากยา	hydroxychloroquine	หร่อ	nail-patella	

syndrome

Zebra bodies

Fig. 1 พยาธิสภาพการเกิด Fabry nephropathy

Fig. 2
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	 อุบัติีการณ์�ของโรคฟาเบรย�พับ	1:40,000	ถ่ง	1:117,000	

โดยในผู้่้ป่็ว่ยโรคไตี	 โรคหัว่ใจ	และโรคหลอดเล่อดสมองจะพับ 

อุบัติีการณ์�ส่งข่�น	โดยพับอุบัติีการณ์�ป็ระมาณ์ร้อยละ	1	ในผู้่้ป่็ว่ย	

hypertrophic	 cardiomyopathy	 ร้อยละ	 0.2	 ในผู้่้ป่็ว่ยไตีว่าย 

ระยะสุดท้ายได้รบัการฟอกไตี	(hemodialysis)		และร้อยละ	0.1	ใน

ผู้่้ป่็ว่ยโรคหลอดเล่อดสมอง	(stroke)	ผู้่้ป่็ว่ยโรคฟาเบรย�ชื่นิด	classic	

ในเพัศชื่ายพับว่�าร้อยละ	 50	 จะพับการทำางานของไตีผิู้ดป็กติี	

(azothemia)	ในชื่�ว่งอายุ	30-50	ปี็	และร้อยละ	90	ในผู้่้ป่็ว่ยอายุ

มากกว่�า	60	ปี็	ผู้่้ป่็ว่ยท่�ไม�ได้รับการรักษาอาการทางไตีจนเป็็น	end	

stage	renal	disease	พับว่�าค�าเฉัล่�ยอายุท่�เส่ยช่ื่วิ่ตีค่อ	41	ปี็

	 หากพับว่�าผู้่้ป่็ว่ยโรคฟาเบรย�ม่อาการทางไตีคว่รให้ยา	

angiotensin-converting	enzyme	 inhibitors	หร่อ	angiotensin	

receptor	 blockers	 เพ่ั�อชื่�ว่ยลด	proteinuria	 อ่กทั�งคว่รได้รับ 

การรักษาภาว่ะคว่ามดันโลหิตีส่ง	และทำาการฟอกไตีหากม่ข้อบ�งช่ื่�	

ส�ว่นการให้	enzyme	replacement	therapy	(ERT)	เป็็นการรักษา

เฉัพัาะเจาะจงท่�ชื่�ว่ยชื่ะลอการทำางานของไตีผิู้ดป็กติีโดยเฉัพัาะอย�างยิ�ง

หากได้รับ	ERT	ก�อนท่�จะม่อาการแสดงทางไตี

Case study
	 ผู้่้ป่็ว่ยหญิงไทยอายุ	 60	 ปี็	 มาด้ว่ย	 asymptomatic	

persistent	proteinuria	 โรคป็ระจำาตัีว่ค่อ	คว่ามดันโลหิตีส่ง	atrial	

fibrillation,	dyslipidemia	และม่ป็ระว่ัติีเคยเป็็น	cerebrovascular	

attack	(CVA)	ผู้ลการตีรว่จร�างกายอ่�น	ๆ 	ป็กติี	และการตีรว่จเล่อด

ทางช่ื่ว่เคม่เบ่�องต้ีนผู้ลป็กติี	แตี�ผู้ลตีรว่จปั็สสาว่ะพับ	proteinuria	

3+	แพัทย�พิัจารณ์าส�งตีรว่จ	 kidney	biopsy	จากผู้ล	electron	

microscopy	พับการสะสมของ	inclusion	bodies	ในเซลล�	podocyte	

(myelin	bodies/zebra	bodies)	ดังแสดงใน	Fig. 3

	 ผู้ลการส�งตีรว่จ	alpha-galactosidase	A	enzyme	และ	

LysoGL3	พับว่�าอย่�ในเกณ์ฑ์�ป็กติี	แตี�เน่�องจากผู้่ป่้็ว่ยเป็็นเพัศหญงิ	

แพัทย�จ่งพิัจารณ์าส�งตีรว่จย่น	GLA	ซ่�งพับการกลายพัันธุุ�	known	

pathogenic	variant	ผู้่้ป่็ว่ยรายน่�จ่งได้รับการวิ่นิจฉััยว่�าเป็็น	Fabry	

disease 

	 จากแผู้นภ่มิครอบครัว่ใน	Fig.	4	สมาชิื่กในครอบครัว่ท่�ม่

โอกาสเป็็นโรคฟาเบรย�คว่รได้รับการส�งตีรว่จย่น GLA	หาตีำาแหน�ง

การกลายพัันธุุ�ก�อโรคเหม่อนของผู้่้ป่็ว่ย	และในครอบครัว่น่�พับว่�า

ล่กชื่ายของผู้่้ป่็ว่ยม่ย่นกลายพัันธุุ�ด้ว่ยเชื่�นกัน	โดยป็กตีแิล้ว่เพัศชื่าย

จะเกดิอาการรนุแรงมากกว่�าเพัศหญงิ	ดังนั�น	ล่กชื่ายของผู้่ป่้็ว่ยคว่ร

ได้รับพิัจารณ์าการตีรว่จอาการร�ว่มของโรคฟาเบรย�และรบัการรักษา	

โดยผู้่้ป่็ว่ยโรคฟาเบรย�ในครอบครัว่น่�ได้รับเอนไซม�ทดแทน	(enzyme	

replacement	therapy,	ERT)	ซ่�งเป็็นการรักษาจำาเพัาะ

Fig. 3 แสดงผลชิ้นเนื้อไตผ่าน electron microscope (ลูกศรแสดง 
zebra body)

Fig. 4 แผนภูมิครอบครัวของผู้ป่วยโรคฟาเบรย์

 กล�	าว่โดยสรุป็	 หากผู้่้ป่็ว่ยตีรว่จพับ	 proteinur ia,	 

albuminuria	หร่อไตีว่าย	 โดยไม�ทราบสาเหตุีชัื่ดเจน	แพัทย�คว่ร

น่กถ่ง	Fabry	nephropathy	นอกจากน่�การตีรว่จทางห้องป็ฏิิบัติีการ	

ได้แก�	การตีรว่จป็สัสาว่ะ	และตีรว่จชิื่�นเน่�อไตี	โดยพับคว่ามผู้ดิป็กติี

ตีามท่�กล�าว่มาข้างต้ีนเป็็นตีัว่ชื่�ว่ยสนับสนุนให้สงสัยโรคฟาเบรย� 

ส�ว่นการตีรว่จเอนไซม�	alpha-galactosidase	A	ม่คว่ามจำาเพัาะเจาะจง

กับโรคแตี�ม่ป็ระโยชื่น�ในการว่ินิจฉััยเฉัพัาะในเพัศชื่ายเท�านั�น	 

ดังนั�น	หากต้ีองการย่นยันการวิ่นิจฉััยโรคฟาเบรย�ทั�งเพัศหญิงและ

เพัศชื่ายคว่รตีรว่จหาการกลายพัันธุุ�ในย่น	GLA	ด้ว่ยเสมอ
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