
 โรคฟาเบรย์์ (Fabry disease) ถููกค้นพบ 

คร้�งแรกในปีี ค.ศ. 1898 โดย์ Dr.William Anderson 

แพทย์์ชาวอ้ังกฤษ และ Dr.Johannes Fabry แพทย์์ 

ชาวเย์อัรม้ัน เดิมัโรคน้�ช่�อั Anderson-Fabry disease  

ต่่อัมัาคนส่่วนใหญ่่นิย์มัเร้ย์กว่า Fabry disease โดย์

วารส่ารทางการแพทย์์ฉบ้บแรก ๆ  ท้�ต้่พิมัพ์โรคฟาเบรย์์

ราย์งานผิิวหน้งม้ัล้กษณะท้�เร้ย์กว่า angiokeratoma 

กระจาย์ท้�ลำาต้่วและต้่นขา

 โดย์ภาพรวมัท้�วโลกม้ัอุับ้ติ่การณ์ขอังโรค

ฟาเบรย์์ปีระมัาณ 1:50,000 จนถูึง 1:117,000 และม้ั

โอักาส่พบโรคน้�ในเพศชาย์มัากกว่าเพศหญิ่ง เน่�อังจาก

ถู่าย์ทอัดทางพ้นธุุกรรมัแบบ X-linked จึงม้ักม้ัอัาการ

รุนแรงในเพศชาย์ได้ต้่�งแต่่ว้ย์เด็ก ในขณะท้�เพศหญิ่ง 

จะม้ัอัาการขอังโรคท้�อัายุ์มัากกว่าเพศชาย์ ในปีระเทศไทย์

ม้ัราย์งานผู้ิป่ีวย์ต้่�งแต่่ ค.ศ. 1991-2020 จำานวน 15 ราย์ 

ถึูงแม้ัว่าผู้ิป่ีวย์ม้ัจำานวนน้อัย์ ปัีจจุบ้นผู้ิป่ีวย์ส่ามัารถู 

เข้าถึูงการต่รวจและม้ัการพ้ฒนาเทคโนโลย้์การต่รวจ 

ให้ด้ยิ์�งขึ�น จึงม้ัแนวโน้มัท้�จะวินิจฉ้ย์โรคน้�ในปีระเทศไทย์

ได้มัากขึ�น
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Fabry Disease

 การต่รวจวินิจฉ้ย์โรคอัาศ้ย์การต่รวจว้ดการทำางานขอัง

เอันไซม์ั alpha-galactosidase A หากพบการทำางานขอังเอันไซม์ัต่ำ�า

ร่วมัก้บม้ัการส่ะส่มัขอัง Lyso-Gb3 จะเปี็นต้่วช่วย์ส่น้บส่นุน 

การวินิจฉ้ย์โรค โดย์ต้่อังอัาศ้ย์การต่รวจย้์น (molecular testing)  

ในการย่์นย้์นการวินิจฉ้ย์โรคด้วย์

 พย์าธิุวิทย์าขอังโรคฟาเบรย์์ พบว่าเอันไซม์ั alpha-

galactosidase A ทำางานลดลงทำาให้หน้าท้�ในการต้่ดโครงส่ร้าง 

ส่่วนปีลาย์ขอัง alpha galactosyl บกพร่อังส่่งผิลให้เกิดการส่ะส่มั

ขอัง globotriaosylceramide (Gb3 หร่อั GL3) ใน lysosome มัากขึ�น

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

การส่ะส่มัขอัง Gb3 ส่่งผิลให้เกิดความัผิิดปีกติ่ขอังเส้่นเล่อัด ทำาให้

เล่อัดไปีเล้�ย์งอัว้ย์วะท้�ส่ำาค้ญ่หลาย์แห่งไม่ัเพ้ย์งพอั 

ภาพแสดงประวัติของแพทย์ผู้ค้นพบโรคฟาเบรย์

การรายงานผู้ป่วยโรคฟาเบรย์ครั้งแรก



เรีียบเรีียงโดย: ผศ.พญ.ทิิพยวิิมล ทิิมอรุีณ
ภาควิชากุมัารเวชศาส่ต่ร์ คณะแพทย์ศาส่ต่ร์โร งพย์าบาลรามัาธิุบด้ มัหาวิทย์าล้ย์มัหิดล

 อัายุ์ข้ย์โดย์เฉล้�ย์ขอังผู้ิป่ีวย์ในปีระเทศส่หร้ฐอัเมัริกาค่อั 58.2 ปีีในเพศชาย์ และ 75.4 ปีีในเพศหญิ่ง แส่ดงให้เห็นว่า 

ความัรุนแรงขอังโรคในเพศหญิ่งน้อัย์กว่าเพศชาย์ ส่าเหตุ่ขอังการเส้่ย์ช้วิต่ส่่วนใหญ่่เก้�ย์วข้อังก้บระบบห้วใจและหลอัดเล่อัด 

 หากม้ัอัาการเหลา่น้�ให้ส่งส้่ย์โรคฟาเบรย์์ ไมัว่่าจะเปีน็เส้่นเล่อัดส่มัอังต้่บ (stroke) โดย์ไมัม้่ัส่าเหต่ ุห้วใจห้อังล่างซ้าย์หนาต้่ว 

(left ventricular hypertrophy) หร่อัไต่ทำางานผิิดปีกติ่โดย์ไม่ัทราบส่าเหตุ่ เจ็บปีวดท้�ปีลาย์ม่ัอัปีลาย์เท้าไม่ัทราบส่าเหตุ่ (acroparesthesia) 

เหง่�อัอัอักมัากหร่อัน้อัย์ผิิดปีกติ่ กระจกต่าผิิดปีกติ่ 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 การส่ะส่มัขอัง Gb3 ท้� podocyte, glomerular endothelium, epithelium ขอัง Bowman’s capsule, loop of Henle, distal 

tubule, arterial/arteriolar smooth muscle และ interstitial cells เป็ีนต้่น ทำาให้เกิดความัผิิดปีกติ่ท้�ไต่ขึ�น ได้แก่ glomerular sclerosis, 

tubular atrophy หร่อั interstitial fibrosis ทำาให้ผู้ิป่ีวย์ม้ั proteinuria และ/หร่อั polyuria ซึ�งเป็ีนความัผิิดปีกติ่ท้�พบบ่อัย์

2. หััวิใจ การส่ะส่มัขอัง Gb3 ท้� cardiomyocyte, conduction system cell, vascular endothelial และ smooth muscle cell รวมัถึูง 

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

รวมัถึูงทำาให้เกิด conduction defect ได้ พบว่าผู้ิป่ีวย์ในบางปีระเทศท้�ม้ั Factor V Leiden variants เย์อัะ ส่่งผิลให้ม้ัโอักาส่เกิด 

thromboembolism มัากขึ�น ขณะท้�ปีระเทศไทย์พบได้น้อัย์ ด้งน้�น thromboembolism จึงม้ักไม่ัค่อัย์พบในปีระเทศไทย์

3. รีะบบปรีะสาทิ พบการส่ะส่มัขอัง Gb3 ท้� endothelial cell, vasa vasorum, neuron ท้�ระบบปีระส่าทส่่วนกลางและส่่วนปีลาย์  

แต่่พบว่าระบบปีระส่าทส่่วนปีลาย์จะม้ับทบาทมัากกว่า เพราะเม่ั�อัเกิด ischemic injury จะส่่งผิลให้ผู้ิป่ีวย์เกิดการปีวดแส่บร้อัน 

ซึ�งเป็ีนอัาการเด่นท้�อัาจพบได้ต้่�งแต่่ว้ย์เด็กจนถึูงว้ย์รุ่น อัาการคงอัยู่์นานหลาย์นาท้จนถึูงหลาย์ว้น หากอัยู่์ในท้�อัากาศร้อันหร่อั 

อัอักกำาล้งกาย์จะม้ัอัาการรุนแรงมัากขึ�น ส่่วนระบบปีระส่าทส่่วนกลางอัาจเกิด stroke, neuropsychiatric disorders และ depression ได้

4. ผิวิหันััง ม้ักพบ angiokeratoma ซึ�งเกิดจากการส่ะส่มัขอัง Gb3 ใน vascular endothelial cells และ smooth muscle cells  

รวมัถึูงท้�ต่า หู ปีอัด และระบบทางเดินอัาหาร ส่่งผิลทำาให้เกิดความัผิิดปีกติ่ขึ�นเช่นก้น ล้กษณะขอังผ่ิ�นผิิวหน้งเป็ีน dark red macule, 

non-blanchable และส่ามัารถูพบบริเวณถุูงอ้ัณฑะและอังคชาต่ได้เช่นก้น 

5. ตา เกิดการส่ะส่มัขอัง Gb3 ใน vessel wall ทำาให้ม้ัความัผิิดปีกติ่ขอังต่าท้�หลอัดเล่อัดบริเวณ conjunctiva และ retina หร่อั 

พบล้กษณะ cornea verticillata ดูคล้าย์เส้่นในกระจกต่า

 อัาการท้�ม้ักพบในระย์ะแรกค่อั angiokeratoma, acroparesthesia, corneal/lenticular opacity และเหง่�อัอัอักน้อัย์/มัาก 

ผิิดปีกติ่ ในขณะท้�อัาการทางไต่และห้วใจม้ักเกิดขึ�นหล้งจากท้�ม้ัอัาการแส่ดงขอังโรคอัยู่์นานหลาย์ปีี นอักจากน้�ย้์งพบล้กษณะเฉพาะ

ขอังใบหน้าท้�เร้ย์กว่า pseudo-acromegalic facial appearance ค่อั supraorbital ridge นูน periorbital fullness, large bitemporal 

width คิ�วค่อันข้างหนา (Bushy eyebrows) ฐานจมูักท้�กว้าง (Broad nasal base) ริมัฝีีปีากหนา และคางย่์�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
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