
Fabry Disease
ไตวายจากโรคฟาเบรย์ พบบ่อยไหม 
เมื่อไรควรจะนึกถึงโรคนี้ 

	 Fabry disease เป็็นโรคทางพัันธุุกรรมที่่�เกิิดจากการกลายพัันธุ์์�ท่ี่�ยีีน GLA 

อยู่่�ในโครโมโซม X ซึ่�งมีีหน้้าท่ี่�สร้้างโปรตีีนท่ี่�เป็็นเอนไซม์์ในไลโซโซม ที่�มีีช่ื่�อว่่า 

alpha-galactosidase A ดังนั้้�น เม่ื่�อเอนไซม์์ alpha-galactosidase A ไม่่เพีียงพอ

จะทำำ�ให้้มีีการสะสมของ glycosphingolipids ที่่�มีีช่ื่�อว่่า globotriaosylceramide 

(GL3) และ metabolite ที่�มีีช่ื่�อว่่า globotriaosylsphingosine (LysoGL3) สำำ�หรัับ

พยาธิิสภาพของ Fabry nephropathy เกิิดจาก GL3 และ LysoGL3 สะสมอยู่่�ใน

เซลล์์ทุกชนิดภายในไต โดยเซลล์์ที่�ก่่อให้้เกิิดปััญหาคืือ podocyte โดยจะทำำ�ให้้เกิิด 

inflammation, fibrosis และ proteinuria จนทำำ�ให้้

เกิิด renal dysfunction (Fig. 1) และเกิิดไตวาย 

จนต้้องฟอกไตในท่ี่�สุุด อาการทางไตเกิิดได้้ทั้้�ง 

เพศชายและเพศหญิิง

	 อาการและอาการแสดงของโรคฟาเบรย์์

พบได้้หลายอวััยวะ โดยอาการทางไตจัดเป็็น

อาการท่ี่�ทำำ�ให้้เกิิดภาวะแทรกซ้้อนและเป็็นสาเหตุุหน่ึ่�ง

ของการเสีียชีีวิตก่่อนวััย อาการทางไตในโรคฟาเบรย์์

อาจไม่่สามารถแยกจากโรคอื่่�นได้้ชััดเจน ทำำ�ให้ ้

ผู้้�ป่วยอาจได้้รัับการวิินิิจฉััยล่่าช้้าหรืือไม่่ได้้รัับ 

การวิินิิจฉััย ระยะแรกผู้้�ป่วยมัักมาด้้วยอาการ 

microalbuminuria และ proteinuria หากตรวจ

ปััสสาวะอาจพบ podocyturia, maltese cross 

และ urine mulberry cells (Fig. 2) หรืือหากตรวจ

ชิ้้�นเนื้้�อไตด้วย electron microscopy อาจพบ 

myelin bodies หรืือ zebra bodies แต่่อย่่างไร

ก็็ตาม zebra bodies อาจพบในสาเหตุุอ่ื่�น ๆ ได้้ 

เช่่น จากยา hydroxychloroquine หรืือ nail-patella 

syndrome

Zebra bodies

Fig. 1 พยาธิสภาพการเกิด Fabry nephropathy

Fig. 2
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	 อุุบััติิการณ์์ของโรคฟาเบรย์์พบ 1:40,000 ถึึง 1:117,000 

โดยในผู้้�ป่วยโรคไต  โรคหััวใจ และโรคหลอดเลืือดสมองจะพบ 

อุุบััติิการณ์์สููงขึ้้�น โดยพบอุุบััติิการณ์์ประมาณร้อยละ 1 ในผู้้�ป่วย 

hypertrophic cardiomyopathy ร้ ้อยละ 0.2 ในผู้้�ป่วยไตวาย 

ระยะสุุดท้้ายได้้รับัการฟอกไต (hemodialysis)  และร้้อยละ 0.1 ใน

ผู้้�ป่วยโรคหลอดเลืือดสมอง (stroke) ผู้้�ป่วยโรคฟาเบรย์์ชนิด classic 

ในเพศชายพบว่่าร้้อยละ 50 จะพบการทำำ�งานของไตผิดปกติิ 

(azothemia) ในช่่วงอายุุ 30-50 ปี และร้้อยละ 90 ในผู้้�ป่วยอายุุ

มากกว่่า 60 ปี ผู้้�ป่วยท่ี่�ไม่่ได้้รัับการรัักษาอาการทางไตจนเป็็น end 

stage renal disease พบว่่าค่่าเฉลี่�ยอายุุท่ี่�เสีียชีีวิตคืือ 41 ปี

	 หากพบว่่าผู้้�ป่วยโรคฟาเบรย์์มีีอาการทางไตควรให้้ยา 

angiotensin-converting enzyme inhibitors หรืือ angiotensin 

receptor blockers เพ่ื่�อช่่วยลด proteinuria อีีกทั้้�งควรได้้รัับ 

การรัักษาภาวะความดัันโลหิิตสููง และทำำ�การฟอกไตหากมีีข้อบ่่งชี้้� 

ส่่วนการให้้ enzyme replacement therapy (ERT) เป็็นการรัักษา

เฉพาะเจาะจงท่ี่�ช่่วยชะลอการทำำ�งานของไตผิดปกติิโดยเฉพาะอย่่างยิ่่�ง

หากได้้รัับ ERT ก่่อนท่ี่�จะมีีอาการแสดงทางไต

Case study
	 ผู้้�ป่วยหญิิงไทยอายุุ 60 ปี  มาด้้วย asymptomatic 

persistent proteinuria โรคประจำำ�ตัวคืือ ความดัันโลหิิตสููง atrial 

fibrillation, dyslipidemia และมีีประวััติิเคยเป็็น cerebrovascular 

attack (CVA) ผลการตรวจร่่างกายอ่ื่�น ๆ  ปกติิ และการตรวจเลืือด

ทางชีีวเคมีีเบื้้�องต้้นผลปกติิ แต่่ผลตรวจปััสสาวะพบ proteinuria 

3+ แพทย์์พิจารณาส่่งตรวจ kidney biopsy จากผล electron 

microscopy พบการสะสมของ inclusion bodies ในเซลล์์ podocyte 

(myelin bodies/zebra bodies) ดังแสดงใน Fig. 3

	 ผลการส่่งตรวจ alpha-galactosidase A enzyme และ 

LysoGL3 พบว่า่อยู่่�ในเกณฑ์์ปกติิ แต่่เน่ื่�องจากผู้้�ป่วยเป็็นเพศหญิงิ 

แพทย์์จึึงพิิจารณาส่่งตรวจยีีน GLA ซึ่�งพบการกลายพัันธุ์์� known 

pathogenic variant ผู้้�ป่วยรายนี้้�จึึงได้้รัับการวิินิิจฉััยว่่าเป็็น Fabry 

disease 

	 จากแผนภููมิครอบครััวใน Fig. 4 สมาชิิกในครอบครััวที่�มีี

โอกาสเป็็นโรคฟาเบรย์์ควรได้้รัับการส่่งตรวจยีีน GLA หาตำำ�แหน่่ง

การกลายพัันธุ์์�ก่่อโรคเหมืือนของผู้้�ป่วย และในครอบครััวนี้้�พบว่่า

ลููกชายของผู้้�ป่วยมีียีีนกลายพัันธุ์์�ด้้วยเช่่นกััน โดยปกติแิล้้วเพศชาย

จะเกิดิอาการรุนุแรงมากกว่า่เพศหญิงิ ดังนั้้�น ลููกชายของผู้้�ป่วยควร

ได้้รัับพิิจารณาการตรวจอาการร่่วมของโรคฟาเบรย์์และรับัการรัักษา 

โดยผู้้�ป่วยโรคฟาเบรย์์ในครอบครััวนี้้�ได้้รัับเอนไซม์์ทดแทน (enzyme 

replacement therapy, ERT) ซึ่�งเป็็นการรัักษาจำำ�เพาะ

Fig. 3 แสดงผลชิ้นเนื้อไตผ่าน electron microscope (ลูกศรแสดง 
zebra body)

Fig. 4 แผนภูมิครอบครัวของผู้ป่วยโรคฟาเบรย์

	 กล่่าวโดยสรุุป  หากผู้้�ป่วยตรวจพบ proteinur ia,  

albuminuria หรืือไตวาย โดยไม่่ทราบสาเหตุุชััดเจน แพทย์์ควร

นึึกถึึง Fabry nephropathy นอกจากนี้้�การตรวจทางห้้องปฏิิบััติิการ 

ได้้แก่่ การตรวจปัสัสาวะ และตรวจชิ้้�นเนื้้�อไต โดยพบความผิดิปกติิ

ตามที่่�กล่่าวมาข้้างต้้นเป็็นตััวช่่วยสนัับสนุุนให้้สงสััยโรคฟาเบรย์์ 

ส่่วนการตรวจเอนไซม์์ alpha-galactosidase A มีีความจำำ�เพาะเจาะจง

กัับโรคแต่่มีีประโยชน์์ในการวิินิิจฉััยเฉพาะในเพศชายเท่่านั้้�น  

ดัังนั้้�น หากต้้องการยืืนยัันการวิินิิจฉััยโรคฟาเบรย์์ทั้้�งเพศหญิิงและ

เพศชายควรตรวจหาการกลายพัันธุ์์�ในยีีน GLA ด้วยเสมอ
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