
Friedreich  ataxia 

Friedreich  ataxia เป็นโรคพนัธุกรรมในกลุ่ม Ataxia เป็นความผดิปกติทางพนัธุกรรม (ยนี) ท่ีท าใหเ้ซลลป์ระสาท
บางอยา่งท่ีจะเส่ือมสภาพเมื่อเวลาผา่นไป                                                                            
นกัวิทยาศาสตร์เช่ือว่าอาการของ Friedreich ataxia ของท่ีเก่ียวขอ้งกบัระดบัท่ีต ่าผดิปกติของ frataxin โปรตีนท่ีช่วยใน
การปกป้องเซลลจ์าก "อนุมลูอิสระ" ซ่ึงเป็นผลพลอยไดท่ี้เป็น พิษจากกระบวนการเมตาบอริซึมในร่างกาย ในคนท่ี
เป็น Friedreich  ataxia เกิดเน่ืองมาจากความผดิปกติ ของล าดบัของกลุ่ม Amino acid GAA ท่ีเพ่ิมจ านวนมากผดิปกติ
บน Intron X25 ท่ีอยูบ่นโครโมโซมท่ี 9 สามารถมีไดม้ากเท่ากระท าซ ้า 1,000 แทนของช่วงปกติจาก 7 ถึง 22 การซ ้าท่ี
ผดิปกติเหล่าน้ีน าไปสู่การผลิต frataxin ลดลง อนุมลูอิสระสะสมอยูภ่ายในเซลล ์มากข้ึนและอ่ืน ๆ จะถกูท าลายหรือ
เปล่ียนแปลงผลกระทบระยะยาวของ Friedreich ataxia น าไปสู่ไขประสาทสนัหลงั (spinal cord) และ เสน้ประสาท
ส่วนปลาย 
ซ่ึงท าหนา้ท่ีส่งคล่ืนประสาทจากสมอง สู่กลา้มเน้ือผดิปกติในการพดู การเคล่ือนไหวของสายตาและการสูญเสีย
ความสามารถในการ ควบคุมน ้ าตาลในเลือดของตบัอ่อน อาจน าไปสู่การเป็นโรคหวัใจและโรคเบาหวาน 

 

A model of Pathogenesis of Friedreich Ataxia 

ท่ีมา :http://php.med.unsw.edu.au/embryology/index.php?title=User:Z3329495 

อาการ 
อาการที่เกีย่วข้องกบัการประสาทและกล้ามเนือ้แขนขารวมงุ่มง่ามเคลือ่นไหวส่ัน (ataxia) ของแขนและขาเดินล าบาก 
อมัพาตของกลา้มเน้ือขา ขยบัแขนยากและสูญเสียความรู้สึก (การสัน่สะเทือนโดยเฉพาะอยา่งยิง่และความรู้สึกของ
ต าแหน่งในแขนขา) 
ปัญหาทางระบบประสาทรวมถึงความยากพูด พดูชา้ ตากระตุกเอง การมองเห็นลดลงและสูญเสียการไดย้นิ 
พกิลพกิารกระดูกของกระดูกสันหลงัและฟุต  กระดูกสนัหลงัโคง้(scoliosis) เทา้สูงโคง้ปุก พิกลพิการของเทา้และเทา้
พลิก(เทา้หนัเขา้ดา้นใน) 

http://php.med.unsw.edu.au/embryology/index.php?title=User:Z3329495


อาการโรคหัวใจและอาการโรคเบาหวาน อาการเจ็บหนา้อกหวัใจเตน้ผดิปกติอยา่งรวดเร็ว อาการของโรคหวัใจ
ลม้เหลว ขาบวม หายใจล าบากขณะนอน ปัสสาวะบ่อย น ้ าหนกัลด เหน่ือยง่าย 

ท่ีมา : http://traditional4fun.blogspot.com/2008/07/friedreichs-ataxia-

information.html 

      ที่มา:http://www.netterimages.com/image/1179.htm 

 
การวนิิจฉัย 
แพทยจ์ะซกัประวติัครอบครัวว่ามีโรคท่ีเก่ียวขอ้งกบั
ประสาทและกลา้มเน้ือหรือไมแ่ละการทดสอบต่อไปน้ี: 
การน ากระแสประสาท - ตรวจสอบว่าเกิดความเสียหายเซลลป์ระสาทมีการชะลอตวัส่งแรงกระตุน้เสน้ประสาท 
Electromyogram - ความเสียหายของกลา้มเน้ือ 
คลืน่ไฟฟ้า - ตรวจสอบการเตน้ของหวัใจผดิปกติ 
echocardiogram – ประเมินการท างานของหวัใจ ความหนาของกลา้มเน้ือหวัใจและก าหนดขนาดของหอ้งหวัใจ 
ถ่ายภาพด้วยคลืน่แม่เหลก็ - สแกนสมองและเสน้ประสาทไขสนัหลงัเพื่อมองหาสญัญาณของการเส่ือมสภาพการ
สูญเสียโดยเฉพาะอยา่งยิง่ความหนาของเสน้ประสาทไขสนัหลงั 
การทดสอบเลอืดและปัสสาวะ - ตรวจสอบการน ้ าตาลในเลือด โดยแยกออกจากโรคอ่ืนท่ีอาจคลา้ย Friedreich  ataxia 
 

                                                                          

 
 
 

ท่ีมา :http://bestpractice.bmj.com/best-

practice/monograph/1097/resources/image/bp/6.html 
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