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Diamond-Blackfan 빈혈(Diamond-Blackfan anemia, DBA)

은 주로 아기 때 발병하는 비교적 드문 선천성 발육 부전성 빈

혈(hypoplastic anemia)이다
1, 2)
. 특징적으로 적혈구의 생산 장애

와 함께 다른 혈액암 및 고형암으로 진행할 수 있으며 출생 시

신체적 기형을 동반할 수 있다. DBA는 1938년 처음으로 보고

되었고
1, 2)
, 진단 기준은 1976년 확립되었으며

3)
, 질환에 대한 연

구가 진행됨에 따라 진단 기준은 보다 세 하게 발전하고 있다.
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DBA는 백만 명당 5명 정도 발생하며 남녀간 동일한 비율로

발병하는 것으로 알려져 있다
4)
. DBA 환자의 약 45%는 가족력

이 있고
5)
이들 대부분은 상염색체 우성 양상을 보인다. 현재 3번

째 유전자까지 밝혀졌고, DBA 환자의 약 30%에서 이 유전자들

의 돌연변이 분석을 통해 확진이 가능하게 되었다
6-8)
. 그 외 8번

염색체 이상과의 연관성도 보고되었다
6, 9)
.

DBA 환자들은 빈혈과 함께 여러 선천성 기형을 동반할 수 있

다. 질환의 주된 치료는 스테로이드와 적혈구 수혈이다. 대부분

의 경우에 스테로이드 치료에 잘 반응 하지만, 반응을 보이지 않

은 경우에는 고용량 methylprednisolone 용법, 인터루킨(Inter-

leukin-3), androgen이나 cyclosporin A가 치료에 사용되기도

한다
10-14)
. 또한, 스테로이드에 반응을 하지 않거나 수혈을 자주

받아야 되는 경우에서는 조혈모세포이식을 고려할 수 있다. 뿐만

아니라 이러한 환자에서 지속적인 스테로이드의 사용에 따른 합
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Purpose : Diamond-Blackfan anemia (DBA) is a rare heterogeneous genetic disorder of infancy and early childhood. It is

characterized by red cell aplasia, congenital anomalies, and a predisposition to cancer. Corticosteroids and red cell transfu-

sions are the mainstays of therapy. We describe our experience of 6 cases of DBA that were encountered over a period of

16 years.

Methods : Medical records of 6 patients diagnosed to have DBA and admitted to the Chonnam National University Hospital

between 1992 and 2008 were retrospectively reviewed.

Results : Three patients were males. The age at diagnosis ranged from 3 to 18 months (median, 5.5 months). Heart defects

were observed in 4 , polydactyly in 2 , and strabismus in 1 patient. The median number of transfusions was 3 (range, 2-8).

All patients responded to initial treatment with steroids and had a hemoglobin level ≥9 g/dL with a median of 12 .5 days

(range, 7-22 days). Three patients are currently not receiving steroid therapy. A minimum dose of oral prednisolone (<5 mg

per day) was required to maintain hemoglobin ≥9 mg/dL in 3 cases. Red cell transfusion was infrequently required in 1

patient. In the median follow-up of 14 years, there was no development of malignancy. No significant side effects of steroids

were found, except for short stature in 2 .

Conclusion : The majority of DBA patients achieved complete response and under maintenance therapy with low dose of

steroids. Close observation is needed to monitor steroid side effects, cardiac function, and development of malignancy. A

nation-wide survey is necessary to further characterize this rare disease in Korean children. (Korean J Pediatr 2 0 0 8 ;5 1 :

1 2 1 1 -1 2 1 6 )
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병증의 발생, 빈번한 수혈로 인한 부작용 및 질환과 동반된 암의

발생 등의 위험이 있기 때문에 적극적인 추적 관찰이 요구된다.

국내에는 DBA 환자 증례 3예만 보고되었을 뿐
15-17)

장기간

추적관찰 경험의 보고는 없다. 본 연구는 지난 16년간 경험한 6

명의 DBA 환자들의 임상양상, 혈액학적 소견, 진단 및 치료와

그에 따른 합병증을 후향적으로 조사하여, 지금까지의 경험을 바

탕으로 앞으로의 치료 향상에 기여함을 목적으로 하 다.

대상 및 방법

1992년 3월부터 2008년 3월까지 전남대학교병원 소아청소년

과에서 DBA로 진단받은 6명(남자 3, 여자 3)의 환자들을 대상으

로 증상 발현 및 진단 시의 연령, 임상 양상, 동반된 신체 기형,

치료 시기, 치료 결과 및 추적 관찰 소견을 후향적으로 의무 기

록지를 분석하여 조사하 다. DBA의 진단기준은 빈혈, 망상적혈

구감소증과 골수 검사에서 정상 세포충실도를 보이며 적혈모구

만 감소가 보이는 경우로 하 다
18)
(Table 1).

DBA로 진단 받은 경우 프레드니솔론을 2 mg/kg/일을 3회

분복하여 혈색소 수치가 9 g/dL가 유지되도록 4-6주간 경구 투

여하 으며, 반응에 따라 점차적으로 감량하 다.

치료 반응은 스테로이드에 대한 반응 및 수혈 횟수에 따라 완

전 관해(complete remission), 부분 관해(partial remission) 그

리고 무반응(non-response)으로 나누었다
19)
. 완전 관해는 6개월

이상 스테로이드, 수혈 및 기타 치료 없이 적절한 혈색소(≥9 g/

dL)가 유지되는 상태이고, 부분 관해는 저용량 스테로이드 유지

요법으로 혈색소가 유지되는 상태이며, 치료에 반응을 보이지 않

는 경우를 무반응으로 분류하 다.

결 과

1. 진단 시 임상 양상

환자들은 피부가 창백하고 잘 먹지 않으며, 수유시 호흡이 가

빠지는 증상을 주소로 내원하 다. 증상이 발현된 시기는 출생시

부터 생후 4개월이었고, 진단 당시의 연령은 중앙값 5.5개월(범

위: 3-18개월)이었으며, 남여 비는 1:1 (남아 3, 여아 3)이었다. 2

명의 환자는 unique patient number (UPN) 4와 UPN 5 일란성

쌍생아 으며, 그 외 가족 내에 이 질환이 발견된 경우는 존재하

지 않았다(Table 2).

2. 동반된 기형

4예에서 동반기형이 존재하 고, 2예에서는 없었다. 동반된 심

장기형으로는 심실중격결손(ventricular septal defect, VSD)이

1예, 승모판 탈출증(mitral valve prolapse)이 1예, 심방중격결손

(atrial septal defect, ASD)이 1예, 팔로사징(tetralogy of Fallot)

가 1예가 있었다. 신체적 이상으로는 다지증(polydactyly)이 2예

에서 발견되었고 사시(strabismus)가 1예 발생하 다(Table 3).

3. 혈액학적 소견

진단시 측정한 전혈구 검사상 백혈구 및 혈소판의 이상은 관

찰되지 않았다. 혈색소 수치는 중앙값 5.0 g/dL (범위: 1.9-6.4

g/dL)이었으며, 교정 망상적혈구(corrected reticulocyte count)

수치는 중앙값 0.17% (범위: 0.09-0.3%)로 감소되어 있었고, 적

혈구 평균 혈구 용적(mean corpuscular volume, MCV)은 중앙

값 91.9 fl (범위: 84.4-100.4 fl)로 증가되어 있었다. 혈청 ery-

thropoietin 수치도 중앙값 334.5 mU/mL (184-3,800 mU/mL)

Table 1. Diagnostic Criteria for Diamond-Blackfan Anemia
Patients9)

Diagnostic criteria

Normochromic, usually macrocytic anemia, relative to pa-

tient's age and occasionally normocytic anemia developing

in early childhood

Reticulocytopenia

Normocellular marrow with selective paucity of erythroid

precursors

Normal or only slightly decreased granulocyte count

Normal or slightly increased platelet count

Supportive criteria

Typical physical abnormalities

Increased fetal hemoglobin

Increased adenosine deaminase (eADA) activity

Table 2. Clinical Features in Diamond-Blackfan Anemia
Patients

UPN Sex
Age at diagnosis
(months)

Age at the onset of
presentation (months)

1

2

3

4
*

5
*

6

Median

M

M

F

F

F

M

11

8

2

3

3

18

5.5

at birth

4

1

2

2

at birth

1.5

*
Twin
Abbreviation : UPN, unique patient number

Table 3. Congenital Anomalies in Diamond-Blackfan Anemia
Patients

UPN Congenital anomalies

1

2

3

4

5

6

None

None

Ventricular septal defect, Polydactyly (Right thumb)

Mitral valve prolapse

Atrial septal defect, Polydactyly (Both thumbs)

Tetralogy of Fallot, Strabismus

Abbreviation : UPN, unique patient number
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로 증가된 소견 보이고 있었다. 4명의 환자에서 측정된 헤모 로

빈 F (Hg F)의 수치도 중앙값 2.8% (범위: 1.1-49.9%)로 증가

되어 보 다(Table 4).

모든 환자들의 말초 혈액 도말 검사에서 정적혈구성 정색소성

빈혈이 관찰되었고, 골수 검사에서는 정상적인 세포 충실성을 보

이며, 골수세포와 거대 핵세포는 정상이나 특징적인 적혈모구세

포 감소가 관찰 되었다. 골수에서 M:E ratio는 22.3:1 (범위: 3.8:

1-104:1)이었고, 염색체이상은 관찰되지 않았다. Parvovirus B19

에 대한 검사는 시행되지 않았다.

4. 임상 경과 및 치료

환자들은 모두 진단 초기에 빈혈의 교정을 위해 적혈구 수혈

을 받았으며 수혈 횟수는 타병원에서 전원 되어 기록이 부정확한

UPN 6을 제외한 5명에서 2회에서 8회까지 시행되었다. UPN 3

과 UPN 5는 다지증에 대한 수술을 받았으며, UPN 4는 승모판

교환술을 시행 받고 현재 warfarin 투약 중이다(Table 5).

환자들은 진단 후 프레드니솔론 2 mg/kg/일을 3회 나누어 복

용하 으며 치료를 받기 시작한 뒤에 혈색소 수치가 9 g/dL 이

상으로 회복되는데 걸린 기간은 중앙값 12.5일(범위: 7-22일)이

소요되었다. 이 후 혈색소 수치가 9 g/dL 이상이 유지되도록 투

여량을 조절하 고, 3명의 환자에서는 프레드니솔론 투여량을 점

감하여 투약을 중단한 후 13-16개월이 경과하 으나 혈색소 수

치는 11.7-13.2 g/dL로 완전반응을 보 다. 이들의 프레드니솔론

복용기간은 각각, 15.8년, 13.8년, 13.8년이다. 나머지 3명의 환자

들은 각각 0.4 mg/kg/일, 0.28 mg/kg/격일로, 0.22 mg/kg/3일

로 저용량의 프레드니솔론 복용을 2.6년에서 15.8년까지 지속하

고 있으며, 혈색소 수치는 모두 9 g/dL 이상을 유지하고 있다.

모든 환자들에서 프레드니솔론과 수혈 이외의 다른 치료는 시

행하지 않았다. UPN 1과 UPN 5는 소량의 프레드니솔론을 각각

15.8년, 13.8년 동안 복용한 후 중단한 상태이나, 3백분위수 이하

의 저신장을 보인다. 하지만, 추적기간 중 cushingoid 모습, 병적

골절, 백내장 등 다른 스테로이드와 관련된 부작용은 관찰되지

않았고, 또한 백혈병을 포함한 암의 발생도 관찰되지 않았다.

고 찰

선천적인 순적혈구 빈혈(congenital pure red cell anemia)은

1938년에 Diamond와 Blackfan에 의해 최초로 보고 되었다
2)
.

DBA는 백만 명당 5명 정도 발생하는 것으로 알려져 있으며
4)
,

주로 신생아기나 이른 아기 때 빈혈이 발생하지만 환자의 13%

정도는 1세 이후에 진단된다
20)
. 본 연구에서도 1명의 환자가

아기 이후에 진단되었는데 이는 동반된 심장질환 등의 향으로

빈혈이 간과 되었을 것으로 생각된다. 남녀 비는 대개 차이가 없

는 것으로 알려져 있으며 본 연구에서도 같은 결과를 얻었다.

Table 5. Therapy of Diamond-Blackfan Anemia Patients

UPN
Follow-up
(yrs)

Transfusion
(times)

Steroid therapy

OthersInitial response
time (days)

Current PRD dose
Last Hb
(g/dL)

Response

1

2

3

4

5

6

Median

15.8

15.8

3.5

13.8

13.8

3.6

2

4

8

3

2

Unknown

10

15

7

22

10

20

12.5

PRD off 14 months

0.22 mg q 3 days

0.4 mg/kg q day

PRD off 14 months

PRD off 16 months

0.3 mg/kg E.O.D

12.3

9.3

9.2

11.7

13.2

9.6

CR

PR

PR

CR

CR

PR

Amputation of extradigit

MV replacement, warfarin medication

Amputation of extradigit

Total correction of TOF

Abbreviations : UPN, unique patient number; PRD, prednisolone; CR, Complete response; PR, Partial response; E.O.D. every other day;

MV, mitral valve; TOF, tetralogy of Fallot

Table 4. Hematologic Profiles in Diamond-Blackfan Anemia Patients

UPN Hb (g/dL) cRC (%) MCV (fl) Hb-F (%) M:E ratio in marrow Erythropoietin (N:<5-20 mU/mL)

1

2

3

4

5

6

Median

4.3

6.4

1.9

4.6

5.3

8.0

5.0

0.09

0.16

0.17

0.3

0.1

0.19

0.17

91.7

100.4

95

84.4

84.6

92

91.9

ND

1.1

49.9

3.5

2.1

ND

2.8

15.9:1

14.5:1

104.0:1

28.6:1

64.5:1

3.8:1

22.3:1

3,800

1,000

272

369

184

272

334.5

Abbreviations : UPN, unique patient number; Hg, hemoglobin; cRC, corrected reticulocyte count; MCV, mean corpuscular volume;
Hb-F, fetal hemoglobin; M:E ratio, myeloid: lymphoid ratio; ND, not done
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원인은 잘 알려져 있지 않지만 적혈구 전구세포 단계에서 내

재적인 전구 세포(intrinsic progenitor cell) 결핍으로 인해 세포

자멸사(apoptosis)에 의한 세포괴사가 민감하게 나타날 것이라는

가설이 유력하다
21, 22)
.

최근 국의 보고에 따르면 DBA 환자의 약 45%는 가족력이

있고, 이들 대부분은 상염색체 우성 양상을 보이나, DBA 가족의

20%에서는 부모는 정상이지만 자녀들이 DBA를 가지고 있다고

한다
5)
. 첫 번째 DBA 유전자(DBA1)는 염색체의 19q13.2에 위치

한 ribosomal protein RPS19를 encoding하는 RPS19 유전자이

다. 약 25％의 DBA 환자에서 RPS19 유전자의 돌연변이가 발견

되며
6)
이들은 이형접합체를 나타낸다. 또한, DBA 가족이지만

DBA의 임상증상이 없이 적혈구 adenosine deaminase 활성도

만 증가한 구성원에서 RPS19 돌연변이가 발견되어, 표현형에 다

른 인자들이 향을 미칠 수 있음을 시사하 다. 최근에 염색체

10q22-23에 위치한 2번째 DBA 유전자인 RPS24와 15q25.2에

위치한 3번째 유전자인 RPS17이 밝혀져
7, 8)
, DBA 환자의 약 30

%는 돌연변이 분석을 통해 확진이 가능하게 되었다. 또한 DBA

가족의 게놈 스크린을 통해 DBA가 염색체 8p23-22와 연관성이

있다는 보고도 있다
9)
. 하지만, 본 연구에서 유전자 검사는 시행

되지 않았고, 쌍생아 1예를 제외하면 가족력이 있는 경우는 발견

되지 않았다.

환자들은 주로 빈혈에 따른 동반 증상이 나타나게 된다. 생후

1개월 이내에 피부가 창백해지고, 아이가 전반적으로 축 쳐지며

수유시 호흡곤란 증상이 나타나는 등 개인에 따라 다양한 정도로

나타난다. 또한 특징적으로 빈혈과 함께 선천성 기형을 동반하기

도 하는데 얼굴과 머리, 손가락 기형, 안구 이상, 근골격계 이상

등이 흔히 동반된다. 이러한 선천성 기형은 대개 출생시 및 생후

1년 이내 90% 이상에서 발생한다
20)
. 2006년 북아메리카 DBA

등록 위원회(Diamond-Blackfan Anemia Registry of North

America)보고에 따르면 환자의 47%에서 저신장를 제외한 선천

성 기형이 동반된 것을 관찰 할 수 있으며, 이들 중 50%는 얼굴

과 머리, 39%는 비뇨생식기계, 38%는 팔과 손, 그리고 30%에서

는 심장에 기형이 동반되었다
19)
. 본 연구에서도 6명 중 4명에서

선천성 심장기형이 동반되었다.

DBA 환자의 약 30%에서 저신장이 동반된다
18, 23, 24)

. 본 연구

에서도 2명의 환아(UPN 1, UPN 5)에서 3백분위수 미만의 저신

장이 관찰되었다. 저신장은 대개 DBA에 동반되는 선천성기형이

있는 경우에 많고, 오랜 기간의 스테로이드 치료와 지속적인 수

혈에 의한 철분축적에 따른 장기부전 및 호르몬이상과 같은 치료

와 관련된 부작용으로 발생할 수 있다. 최근 프랑스 DBA regi-

stry에서는 DBA 환자의 성장 장애 위험도가 연령이 증가할 수

록 증가하고, 치료와 연관성이 있다고 보고하 다
23)
. DBA 환자

의 저신장에 대해 성장호르몬 치료로 효과를 보기도 한다
23, 25, 26)

.

Becker 등
26)
은 8명의 DBA 환자 중 6명에서 성장호르몬 결핍(4

명, 심각한 결핍; 2명, 부분 결핍)이 있었고, 이들 중 6명에서 성

장호르몬 치료를 하여 6명 모두 성장 속도가 증가하 다고 보고

하 다. 하지만, 여러 보고에서 성장 호르몬 치료가 안전한 것으

로 알려져 있으나 암의 발생가능성에 대한 주의 깊은 관찰이 필

요하다고 권고하고 있다
23, 25)
.

그 밖에 눈의 이상으로는 양안 격리증(hypertelorism), 녹내장

(glaucoma), 내안각 몽고 주름(epicanthal folds), 소안구증(micro-

ophthalmia), 백내장(cataracts), 사시(strabismus) 등이 동반할

수 있는데 이는 전체 환자의 6% 정도에서 발견된다고 한다
20)
. 본

연구에서도 안구 이상을 초래하는 경우가 1예 있었으며 DBA가

의심되는 경우 세심한 신체 검사 및 안과 검사가 필요할 것으로

생각된다.

DBA는 특징적인 임상 증상과 함께 혈액학적 소견으로 진단

할 수 있다. 적혈구는 거의 대적혈구이며 빈혈이 심함에도 불구

하고 망상 적혈구 수치는 낮다. 간혹 중성구가 약간 감소하거나

혈소판이 약간 증가하기도 하지만 대부분 적혈구계 이외의 다른

혈구 세포는 정상적인 소견을 나타낸다. 또한 헤모 로빈 F (Hb

F) 수치가 증가하며, 90% 이상의 환자에서 혈중 적혈구내의

adenosine deaminase (ADA)의 활성치가 2-10배 가량 증가되

는데
27-29)
, 이 효소를 측정하는 것은 소아기 일과성 적혈모구 감

소증(transient erythroblastopenia of childhood, TEC)과 감별

하는데 중요하다. 또한 골수 검사상 정상 세포 충실도를 보이나

적혈구계 전구세포만이 감소되는 특징적인 소견이 관찰된다.

감별해야 할 질환은 망상적혈구 감소를 보이는 기타 빈혈군이

다. 특히, TEC는 일시적인 말초혈의 망상세포감소증, 빈혈, 정상

적인 백혈구와 혈소판을 가지며 골수에 적혈모구 무형성(ery-

throblastopenia)을 특징으로 한다. 하지만 아기 이후 발생하

며 선행하는 바이러스 질환의 기왕력이 있고, 신체적 기형이 없

으며, 정상수치의 평균 적혈구용적, 정상 ADA 활성치를 갖는 점

이 DBA와 구별되는 점이다. TEC는 대개 좋은 예후를 가지며

수혈 등의 보존적인 치료만으로 1-2개월 사이에 대부분 증상의

호전을 보인다
30)
. 만성적인 parvovirus B19의 감염으로 인한 순

적혈구 감소증도 감별질환이다. 본 연구에서 parvovirus B19 감

염에 대한 검사는 시행되지 않았다. 또한 carbamazepine과 같은

항경련제에 의한 혈액학적 독성에 의해 적혈구 세포의 감소를 초

래 할 수 있고
30-32)
, 이러한 순적혈구 감소증은 투약을 중지하면

증상의 호전을 보인다.

DBA 치료의 일차적인 선택약은 스테로이드이다. 스테로이드

의 치료 효과는 다양하게 나타나는데, 환자의 약 60%는 스테로

이드에 반응을 보이나, 30-40%에서는 스테로이드 치료에 실패

하고, 15-20%에서는 자연관해(spontaneous remission)가 되기

도 한다
20)
. 이런 반응은 치료 시작과 함께 나타나기도 하지만 치

료 시작 후 수개월 혹은 수년 후에 나타나기도 한다. 치료법은

대개 프레드니솔론을 하루에 체중당 2 mg 용량으로 경구 복용

하며 빈혈의 회복 정도에 따라 점차 용량을 조절하게 된다. 스테

로이드의 치료 기전에 대해선 불분명하지만 성장인자 수용체

(growth factor receptor)의 표현에 관여 할 것으로 생각된다
4)
.

본 연구에서는 모든 환자에서 프레드니솔론 복용 후 7일에서 22
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일에 초기 반응을 보 으며, 3명의 환자는 프레드니솔론을 중단

후에도 혈색소가 유지되고 있고, 나머지 3명에서는 점감한 후 최

소 용량을 복용하고 혈색소가 유지되고 있다. 그리고 저신장 외

에 스테로이드의 장기 복용에 따른 특별한 부작용은 나타나지 않

았다.

스테로이드에 반응이 보이지 않는 경우에는 정상적인 성장과

활동을 위해 지속적인 수혈 프로그램이 필요하다. 수혈을 지속적

으로 시행하면 과도한 양의 철분이 축적되므로 철분 킬레이트제

(iron chelating agent)를 이용하여 축적된 철분을 배설하도록

고려해야 한다. 본 연구에서는 진단 전 모든 환자에서 수차례의

수혈을 시행하 으나 프레드니솔론 치료 후에는 수혈 없이 혈색

소 9 g/dL 이상을 유지하 으며 수혈에 따른 특별한 부작용은

관찰되지 않았다.

스테로이드 치료에 반응을 하지 않는 경우 다양한 치료가 시

행되고 있다. 몇몇 연구자들에 의해서 고용량 methylpredniso-

lone 정맥 주입, 골수 이식, 인터루킨(recombinant human inter-

leukin-3), androgen, cyclophosphamide 및 항가슴샘세포 로

불린(antithymocyte globuline) 등을 치료에 사용하기도 한다
10-

14)
. DBA에서 적혈구모세포의 T-세포 억제(T-cell suppression)

가 중요한 역할을 하기 때문에 cyclosporin-A (CsA)와 같은 약

제들을 치료에 사용하기도 한다
12-14)
. CsA는 감마-인터페론의

생산을 억제하여(down regulation)하여 세포자멸사를 방해하는

것으로 알려져 있다
13)
.

조혈모세포이식은 스테로이드 치료에 반응하지 않거나, 수혈

을 자주 받아야 하는 상태가 지속될 경우에 고려 할 수 있다
33-36)
.

2006년 북아메리카 DBA 등록위원회의 보고에 따르면 36명의

환자가 조혈모세포이식을 받았는데, 조직형-일치 혈연간 이식을

받은 21명 중 16명이 수혈 없이 생존해 있으며 비혈연간 이식을

받은 15명 중 4명이 생존해 있어 혈연간 이식이 유의하게 생존율

이 높았다
19)
.

DBA 환자에서 스테로이드에 반응이 있는 경우에는 평균 수

명이 40세 이상으로 알려져 있다
19)
. 그러나 백혈병, 골수형성이

상 증후군, 호지킨병, 간세포종, 골육종 같은 암이 5% 이하에서

발생할 수 있다. 2006년 북아메리카 DBA 등록위원회의 보고에

의하면 420명의 환자 중 8명에서 암으로 진행하 는데 이 중 3

명은 골육종이었고, 나머지 환자들은 각각 급성 골수성백혈병,

골수형성이상 증후군, 골수양화생 골수섬유증(myelofibrosis with

myeloid metaplasia), 대장암, 연부조직암이었다
19)
.

결론적으로 DBA는 신생아 초기 선천적 기형과 동반되는 비

교적 드문 질환이며 스테로이드 치료에 대부분 좋은 반응을 보이

는 것으로 알려져 있다. 하지만 장기간 생존에 따른 환자의 삶의

질에 대한 고려가 필요하며, 장기간의 스테로이드 치료 및 빈번

한 수혈 등의 치료로 인한 부작용에 대한 감시 및 암 발생 가능

성에 대한 세심한 추적 관찰이 필요할 것으로 생각된다. 또한 본

질환의 정확한 발생 기전 및 관여하는 인자에 대한 연구와 함께

임상적인 특징 및 치료를 위해서 국내 DBA의 대단위 연구도 병

행되어야 할 것으로 생각된다.

요 약

목 적: DBA는 적혈구 저형성증, 선천성 기형, 그리고 암으로

진행할 수 있는 가능성을 지닌 드문 유전성 질환이다. Cortico-

steroid와 수혈이 주된 치료이다. 본 연구에서는 16년 동안 경험

했던 6명의 환아의 임상양상, 혈액학적 특징, 치료 및 경과에 대

해 기술하고자 한다.

방 법: 1992년부터 2008년까지 전남대학교병원에서 DBA로

진단 받은 6명의 환아의 의무기록을 후향적으로 고찰하 다.

결 과: 6명 중 3명의 환자는 남아 고, 진단 당시 나이는 2개

월에서 18개월(중앙값, 5.5개월)사이 다. 4명의 환자에서 선천성

심장기형이 동반되었고, 그 외 기형으로 다지증이 2명, 사시가 1

명에서 발견되었다. 수혈은 2회에서 8회까지 시행되었으며, 진단

후 모든 환자는 스테로이드로 치료를 시작하 다. 치료 시작 후

혈색소 수치가 9 g/dL 이상으로 반응을 보인 시기의 중앙값 12.5

일(범위, 7-22일)이었다. 치료 시작 후 3명의 환자는 스테로이드

투약을 점감한 후 투약을 중지하 고, 3명의 환자에서 최소량의

prednisolone (≤5 mg/일)로 투약을 지속하고 있다. 환자들의

추적 관찰기간의 중앙값은 14년이며 추적 관찰 중 저신장을 제

외하고 스테로이드와 관련된 부작용이나 암의 발생은 발견되지

않았다.

결 론: DBA 환자의 대부분 스테로이드 치료에 반응을 보이

며 저용량으로 혈색소 수치를 유지할 수 있다. 하지만 스테로이

드의 장기복용으로 인한 부작용 및 심장기능, 암의 발병 등에 대

한 보다 적극적인 추적관찰이 요구되고, 국내 DBA 환자들에 대

한 대단위 연구도 병행되어야 할 것으로 생각된다.
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