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โรคฟาเบรย์ในเด็ก และการวินิจฉัย

	 ถึึงแม้้ผู้้�ป่่วยโรคฟาเบรย์์โดยส่่วนใหญ่่มัักได้้รัับการวิินิิจฉััย 

ในวััยผู้้�ใหญ่่ภายหลัังจากเกิิดภาวะแทรกซ้้อนรุุนแรงท่ี่�ไต หรืือหััวใจแล้้ว 

แต่่แท้้ท่ี่�จริิงแล้้วผู้้�ป่่วยโรคฟาเบรย์์มัักมีีอาการและอาการแสดงเริ่่�มแรก

ตั้้�งแต่่ในวััยเด็็ก โดยพบว่่าผู้้�ชายมีีอาการเริ่่�มแรกในอายุุท่ี่�น้้อยกว่่าผู้้�หญิิง  

จากรายงานอายุุเฉลี่�ยท่ี่�เกิิดอาการเริ่่�มแรกคืือ 6 ปี ในผู้้�ชาย และ 9 ปี 

ในผู้้�หญิิง โดยอาการเริ่่�มแรกที่่�พบบ่่อยท่ี่�สุุดในผู้้�ป่่วยกว่า่ร้้อยละ 50 ได้้แก่่ 

มีีอาการปวดปลายมืือปลายเท้้ามากโดยไม่่ทราบสาเหตุุ

อาการที่่�ควรสงสััยโรคฟาเบรย์์ในเด็็ก1 ดัังน้ี้�
	 1. อาการปวดปลายมืือปลายเท้้าไม่่ทราบสาเหตุุ หรืือ 

ท่ี่�เรีียกว่่า acroparesthesia เป็็นผลจากการสะสมของสารจำำ�พวก 

glycosphingolipid ที่�ชื่่�อว่่า globotriaosylceramide (GL3) ที่� small fiber 

บริิเวณเส้้นประสาทส่่วนปลายและระบบประสาทอััตโนมััติิ โดยอาการปวด

มัักเป็็นเรื้้�อรัังลัักษณะเหมืือน burning pain ที่่�มืือและเท้้า และมีีช่่วง 

ท่ี่�ปวดมากเฉีียบพลัันจนทนไม่ไ่หวได้้โดยมัักสััมพันธ์์กัับสิ่่�งกระตุ้้�นท่ี่�ทำำ�ให้้

อุุณหภููมิร่่างกายเปลี่�ยนแปลงอย่่างรวดเร็็ว เช่่น ไข้้ สัมผัสอากาศเย็็น

ทัันทีี เป็็นต้้น 

	 2. อาการระบบทางเดิินอาหาร ได้้แก่่ ปวดท้้อง 

อาเจีียน ท้องอืืด ท้องผููกสลัับท้้องเสีีย ซึ่่�งเป็็นผลมาจาก

ระบบประสาทอััตโนมััติิทำำ�งานผิิดปกติิ จากรายงานพบ

อาการระบบทางเดิินอาหารในเด็็กอายุุน้้อยกว่่า 10 ปี 

ได้้มากถึึงร้้อยละ 60

	 3. ผิวหนัังมีีลัักษณะเป็็นจุุดนููนเล็็ก ๆ สีีแดงเข้้ม 

เรีียกว่่า angiokeratoma ซึ่่ �งพบบริิเวณลำำ�ตัวส่่วนล่่าง 

ด้้านหน้้าและหลััง

	 4. เหงื่่�อออกมาก (hyperhidrosis) หรืือทนอากาศร้้อน

ไม่่ได้้ 

	 5. อาการแสดงทางตา ได้้แก่่ vortex keratopathy 

หรืือ cornea verticillata ที่�ตรวจโดยจัักษุุแพทย์์ 

	 6. อาการทางหััวใจ ในช่่วงวััยเด็็กอาจจะพบ left 

ventricular hypertrophy ซึ่่�งจะเป็็นรุุนแรงมากขึ้้�นในวััย

ผู้้�ใหญ่่

	 7. อาการทางไต ในวััยเด็็กอาจพบเพีียง proteinuria 

และรุุนแรงมากขึ้้�นจนกลายเป็็น renal failure ในวััยผู้้�ใหญ่่



การวิินิิจฉััย 
	 เมื่่�อมีีอาการท่ี่�สงสััยโรคควรได้้รัับการวิินิิจฉััยตั้้�งแต่่ในวััยเด็็ก  

โดยใช้้การส่่งตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการเช่่นเดีียวกัับผู้้�ใหญ่่ อาศััยการตรวจ

การทำำ�งานของเอนไซม์ alpha-galactosidase A ในเลือืด หากพบการทำำ�งาน

ของเอนไซม์ต่ำำ��ในเลืือด ร่่วมกับมีีการสะสมของ globotriaosylceramide  

ในเลืือดหรืือปััสสาวะจะเป็็นตััวช่่วยสนับสนุนการวิินิิจฉััยโรค และจำำ�เป็็นต้้อง

อาศัยัการตรวจยีีน (molecular testing) ในการยืนืยัันการวิินิิจฉััยโรคด้ว้ย1,2 

	 แนะนำำ�ให้้ตรวจเพิ่่�มเติิมในพ่่อแม่่ของผู้้�ป่่วยเด็็กด้้วย เพราะ 

มีีความเป็็นไปได้้ว่่าพ่่อหรืือแม่่อาจเป็็นโรคแต่่ยัังไม่่เคยตรวจพบมาก่่อน  

จึึงควรพบแพทย์์เวชพัันธุุศาสตร์์เพื่่�อรัับคำำ�แนะนำำ�ทางพัันธุุศาสตร์์ 

ในครอบครััว2 

	 ในบางประเทศมีีการทำำ�  newborn screening คั ัดกรอง 

ทารกแรกเกิิดทุุกคนเพื่่�อค้้นหาโรคฟาเบรย์์ โดยการเจาะเลืือดหยดลงใน

กระดาษกรอง หากผลการคััดกรองผิิดปกติิจำำ�เป็็นต้้องทำำ�การตรวจยืืนยััน

ว่่าเป็็นโรคจริิงหรืือไม่่3,4 ในประเทศไทยยัังไม่่ได้้มีีการคััดกรองทารกแรกเกิิด

สำำ�หรัับโรคฟาเบรย์์ ซึ่่�งแต่่ละประเทศมีีประเด็็นพิิจารณาในการคััดกรอง 

โรคฟาเบรย์์ ได้้แก่่ ค่า cut off ของแต่่ละเพศท่ี่�ต่่างกััน5-7 การไม่่สามารถ 

บอกได้้ว่่าจะเริ่่�มมีีอาการเมื่่�อใด การจััดการดููแลหลัังจากพบผลคััดกรอง 

ผิิดปกติิ รวมถึึงการเข้้าถึึงการรัักษาในแต่่ละประเทศ เป็็นต้้น

การดููแลรัักษา
	 ผู้้�ป่่วยควรได้้รัับการดููแลโดยสหสาขาวิิชาชีีพ 

เพื่่�อติิดตามและรัักษาภาวะแทรกซ้้อนระยะยาว แนะนำำ�

ให้้ยาลดอาการปวด เช่่น analgesic, carbamazepine, 

gabapentin, pregabalin เป็็นต้้น รวมถึึงการเล่ี่�ยง 

สััมผัสสิ่่�งกระตุ้้�น เช่่น สถานท่ี่�ท่ี่�อากาศร้้อนมาก หรืือ 

การออกกำำ�ลัังกายอย่่างหนััก เป็็นต้้น ในรายท่ี่�มีีอาการ

ระบบทางเดิินอาหาร แนะนำำ�เปลี่่�ยนรููปแบบอาหารให้้

รัับประทานปริมาณน้้อยและถ่ี่�ขึ้้�น รวมถึึงการให้้ยาระบาย

ในกรณีีท้องผููก

	 ส่่วนการรัักษาเฉพาะโรคด้้วย enzyme 

replacement therapy (ERT) จากรายงานพบว่่าจะช่่วย

ชะลอการสะสมของ GL3 ในเลืือดและปััสสาวะ ทำำ�ให้้

ลดอาการปวดและเพิ่่�มคุณภาพชีีวิตท่ี่�เกิิดจากภาวะปวด 

ลดความรุุนแรงของภาวะแทรกซ้้อนที่่�อวััยวะสำำ�คัญได้้ 

โดยถ้้าเริ่่�มรักษาด้้วย ERT ในช่่วงวััยเด็็กตั้้�งแต่่เริ่่�มมีีอาการ

จะทำำ�ให้้ผลการรัักษาระยะยาวดีีขึ้้�นกว่่าได้้รัับการรัักษา

เมื่่�อมีีอาการรุุนแรงจนมีีภาวะแทรกซ้้อนท่ี่�อวััยวะสำำ�คัญแล้้ว

ในวััยผู้้�ใหญ่่ 

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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