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Peripheral neuropathy: 
A hint to suspect Fabry disease
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 สาขาเวชพันธุศาสตร์และจีโนมิกส์ 
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         อาการปวดมืือและเท้้า และเหงืื่�อออกผิิดปกติิ 
ในผ้้ิป่วยโรคฟาบรี เชืื่�อว่าเกิดจาก autonomic dysfunction  

โดย 60-70% ของื่ผ้้ิป่วยเพศชื่ายที้�มีือาการต้ิ�งื่แต่ิว้ยเด็กถึึงื่ว้ยร่่น 

(classic form) จะมีือาการปวดที้�มืือและเท้้า1 ซึึ่�งื่หากติรวจเพิ�มืเติิมื

จะพบการท้ำางื่านของื่เอนไซึ่ม์ื alpha-galactosidase ติำ�ากว่า 

ร้อยละ 1 ส่่วนกล่่มืที้�มีือาการท้างื่ไติในเพศชื่าย (male renal variant) 

ม้ืกมีืการท้ำางื่านของื่เอนไซึ่ม์ืมืากกว่าร้อยละ 1 โดยพบในเพศชื่าย 

ที้�มีือาย่มืากกว่า 25 ปี ม้ืกจะมีืหรือไม่ืมีือาการปวดที้�มืือและเท้้าก็ได้ 

ส่ำาหร้บเพศหญิิงื่ม้ืกมีือาการน้อยกว่าเพศชื่ายและมีือาการปวดมืือ

และเท้้าได้เช่ื่นก้น อย่างื่ไรกต็ิามื ย้งื่ไม่ืพบความืส้่มืพ้นธ์์ของื่ติำาแหนง่ื่

การกลายพ้นธ์่์ก้บอาการปวด (no genotype-phenotype correlation) 

 ผ้้ิป่วยโรคฟาบรีจำานวนมืากมีือาการปวดมืือและเท้้า 

เป็นอาการแรกที้�นำามืาพบแพท้ย์ บางื่รายปวดมืากและเกิดขึ�นบ่อยมืาก

จนไมื่ส่ามืารถึดำารงื่ชีื่วิติได้ติามืปกติิ หากท้ำาการติรวจร่างื่กาย 

เบื�องื่ต้ินแล้วไม่ืพบความืผิิดปกติิอื�นๆ เช่ื่น อาการท้างื่ผิิวหน้งื่ ท้ำาให้

ผ้้ิป่วยบางื่รายไม่ืได้ร้บการวินิจฉ้ัยว่าเป็นโรคฟาบรี แม้ืว่าอาการปวด

ในโรคฟาบรีเป็นอาการที้�พบได้บ่อย โดยเพศชื่ายที้�เป็นโรคพบถึึงื่

ร้อยละ 62 และเพศหญิิงื่พบถึึงื่ร้อยละ 42 แต่ิกล้บเป็นอาการที้�มืา

พบแพท้ยที์้�ท้ำาใหวิ้นิจฉ้ัยโรคได้ยาก บ่อยคร้�งื่ที้�ผ้้ิป่วยได้ร้บการร้กษา

อาการปวดอย่างื่ร่นแรงื่ติามือาการโดยที้�ย้งื่ไม่ืได้ร้บการวินิจฉ้ัยโรค

 การตรวจทาง histopathology พบความืผิิดปกติิของื่

เส้่นประส่าท้ที้�ท้ำาหน้าที้�ส่่งื่ความืเจ็บปวด โดยพบความืผิิดปกติิของื่ 

unmyelinated และ small myelinated C-fiber ท้ำาให้ผ้้ิป่วยมีืปัญิหา

ก้บการร้บความืร้้สึ่กส้่มืผ้ิส่ (sensation) และการส้่�น (vibration)  

ความืผิิดปกติินี�เป็นข้อส่ำาค้ญิที้�ช่ื่วยแยก peripheral neuropathy 

ของื่โรคฟาบรีจากโรคอื�น2 ในบางื่คร้�งื่ผ้้ิป่วยกล่่มืนี�ม้ืกได้ร้บ 

การวินิจฉ้ัยว่าเป็น fibromyalgia หรือ paroxysmal pain ได้  

หากพบผ้้ิป่วยในกล่่มื small fiber neuropathy ที้�มีือาการท้างื่ระบบ

ท้างื่เดินอาหารหรือระบบ autonomic ร่วมืด้วยยิ�งื่ท้ำาให้นึกถึึงื่ 

โรคฟาบรี แต่ิการติรวจ electrophysiologic diagnosis ม้ืกไม่ืพบ

ความืผิิดปกติิใดๆ

ลักษณะอาการปวดในผู้ป่วยโรคฟาบรี

Intensity, location and frequency of Fabry-specific pain, in all participants and by sex

Pain domain                       All (n = 367)              Male (n = 120)         Female (n = 245)
   n   %   n  %  n %
Intensitya

  None to mild   76   20.7  21  17.5  55  22.4
  Moderate   159   43.3  53   44.2  105   42.9
  Severe    132   36.0   46   38.3   85   34.7
Location 
  Hands and feet with abdominal pain    223   60.8   76   63.3   145  59.2
  Hands and feet without abdominal pain   86   23.4   31  25.8   55   22.4
  No pain in hands and feet with or without abdominal pain   58   15.8   13   10.8   45   18.4
Frequency   
  Frequentb    199    54.2   71   59.2   128   52.2
  Once or twice per month    86    23.4    27  22.5      58    23.7 
  Once or twice per year  23   6.3  4   3.3  18    7.3
  No pain   30   8.2  7     5.8    23   9.4
  Other    29   7.9   11  9.2   18   7.3 

Morand O, et al. Adv Ther. 2019;36(10):2866-80.

Two participants who preferred not to indicate their sex were not included in the per-sex analysis
aPain intensity ratings (scale 0–10): none to mild: 0–3; moderate: 4–7; severe: 8–10
bFrequent pain was defined as (1) consistent pain every day, (2) daily pain that varied in severity throughout the day, (3) consistent 
pain throughout most of the week with 1–2 days relief, or (4) pain at its worst 1–2 days per week, but otherwise manageable



เรียบเรียงโดย: ผศ.พญ.ทิพยวิมล ทิมอรุณ
ภาควิชื่าก่มืารเวชื่ศาส่ติร์ คณะแพท้ยศาส่ติร์โร งื่พยาบาลรามืาธิ์บดี มืหาวิท้ยาล้ยมืหิดล

แนวทางการวินิจฉััย ได้แก่ พิจารณาท้ำา 

quantitive sensory testing และ skin 

biopsy เพื�อด้ล้กษณะของื่ intraepidermal nerve 

fiber โดยจะต้ิองื่ exclude ส่าเหต่ิที้�พบบ่อยกว่าคือ โรคเบาหวาน

ออกไปก่อน และวินิจฉ้ัยโดยวิธี์การติรวจการกลายพ้นธ์่์ของื่ยีน 

หรือการติรวจการท้ำางื่านของื่เอนไซึ่ม์ื ซึึ่�งื่การได้การวินิจฉ้ัยที้�ถ้ึกต้ิองื่

จะมีืความืส่ำาค้ญิต่ิอการร้กษา

 การติดตามผ้�ป่่วย ควรประเมิืนระด้บความืเจ็บปวด 

ของื่ผ้้ิป่วยเป็นระยะ โดยมีืต้ิวอย่างื่แบบฟอร์มืประเมิืนด้งื่ร้ป3

 การรักษาอาการป่วดในโรคฟาบรี พิจารณาให้ยา 

กล่่มื Tricyclic antidepressants, Serotonin และ Noradrenaline 

reuptake inhibitors, Gabapentin, Pregabalin และ Carbamazepine 

ในขนาดส้่งื่ ส่ำาหร้บยากล่่มื opioid อาจพิจารณาเป็นท้างื่เลือก

ส่่ดท้้าย ในกรณีที้�ใช้ื่วิธี์อื�นแล้วย้งื่ไม่ืได้ผิลเต็ิมืที้� การใช้ื่ก้ญิชื่าในโรค

ความืเจ็บปวดอาจจะมีืที้�ใช้ื่แต่ิไม่ืมีืการศึกษาจำาเพาะในโรคนี�

 ส่่วนการให้ Enzyme replacement therapy (ERT)  

อาจช่ื่วยลดอาการปวดได้ แต่ิเป็นการศึกษาขนาดเล็ก

 ส่ำาหร้บ Chaperone therapy มีืข้อม้ืลส่น้บส่น่นในการลด

อาการปวดนอ้ยกว่าข้อม้ืลที้�ส่น้บส่น่นการใช้ื่ Enzyme replacement 

therapy

Fig 1.– Longitudinal semithin section from sural nerve, stained 
with toluidine blue, showing lipid granules in perineurial cells.

Fig 3.– Cross section of endoneurial vessel. Lamellated 
bodies in endothelial (EC) and perithelial (PC) cells.

Fig 5.– Degenerating thin myelinated fiber, showing adaxonal 
Schwann cell cytoplasm containing myelin debris (MD)

Fig 2.– Cross section from sural nerve, showing 
lamellated bodies in perineurial cells (arrows). EN 
indicates endoneurial space.
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