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Abstract

Enzyme replacement of therapy (ERT) is one of the most promising therapeutic strategies for the 
treatment of lysosomal storage disorders. ERT is available in three types of Mucopolysaccharidosis (MPS): 
for MPS I (Aludrazyme

Ⓡ
), MPS II (Elaprase

Ⓡ
) and MPS VI (Naglazyme

Ⓡ
) patients who are over 5 years old. 

But recently, early diagnosis can be done by expert clinicians and even in prenatal case. We describe 
the case of ERT under 5 years old MPS patients.

Up to June, 2010 in Samsung Medical Center, there are 6patients who were diagnosed as MPS and 
started ERT under 5 years old. 3 patients were MPS I, 3 patients were MPS II. 2 patient who was 
diagnosed as MPS I was female and others were male. Their age at diagnosis were 4 to 37month-old (4, 
13, 16, 25, 27, 37 month-old) and they are now 9 to 60 month-old (9, 39, 32, 81, 60 month-old). The 
youngest patient was started ERT at 4 month-old and others were started at their 13 to 49 month-old (13, 
29, 27, 28, 49 month-old). 

First manifested symptoms of patients were macrocephaly, kyphosis and coarse face appearance. 
Especially, in 2 of them, one was MPS I and the other was MPS II had elder brother with same disease. 
And the youngest one was diagnosed by the iduronate-2-sulfatase (IDS) gene analysis from chorionic villi 
sampling. His mother knew that she was a heterozygous carrier of IDS gene mutation because her 
younger brother died from MPS II. All of them confirmed as MPS by the enzyme assay in leukocytes and 
fibroblast skin culture. We started ERT with α-L-iduronidase(AldurazymeⓇ) to MPS I and did recombinant 
human iduronate-2-sulfatase (Elaprase

Ⓡ
) to MPS II patients as recommended dose as over 5 years old. 

But for MPS II patient who was 4 month old, we started ERT by recombinant human IDS (ElapraseⓇ) 
with reduced dose 0.1 mg/kg and increased dose every 2 weeks by 0.1mg/kg up to 0.5mg/kg IV 
infusion. During ERT, all patients had no adverse effects and the excretion of GAGs were decreased. We 
have evaluated other clinical symptoms such as liver/ spleen volume, heart function and neurologic 
evaluation.

We describe a successful ERT to MPS I and MPS II patient under 5 years old without any adverse 
event. It indicates that ERT in young children are well tolerated and that it has several effects which may 
confer clinical benefits with long-term therapy.2)
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Introduction

뮤코다당체침착증(mucopolysaccharidosis)은 

glycosaminoglycan(GAG)의 분해를 촉매하는 일련

의 효소의 결핍에 의해 리소좀(lysosome)에 전구 

물질이 축적되는 병으로 결핍된 효소에 따라 
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dedermatan sulfate, heparin sulfate, keratinsulfate, 

chondroitin sulfate 등이 단일 혹은 복합적으로 리

소좀에 축적되어 조직이나 기관에 주로 퇴행성 병

변을 일으키는 것을 특징으로 한다. 지금까지 모두 

11개의 효소가 결핍된 것이 알려져 있는데 이중 일

부는 질환의 발현 양상이 같아 7 종류의 질환으로 

분류 된다1. 뮤코 다당체침착증의 임상상은 매우 

다양하지만 일반적으로는 만성적이고 진행되는 경

과를 보이며, 얼굴 모양이 투박하고, 관절의 움직임

이 부자유스럽고, 간비비대가 있으며, 점차 키가 작

아지고 신경학적 퇴화를 보이면 일단 의심해 볼만

하다. 그러나 이러한 전형적인 예들은 소아기에 쉽

게 진단 되는데 반해 약간의 얼굴 모양의 변화가 

있거나 정형외과적인 문제가 있는 경우 우연히 발

견되기도 하여 질환의 표현형이 매우 다양하게 나

타날 수 있는 점도 강조되어야 한다. 돌연변이 타

입에 따라 정상적인 수명을 다하는 경우도 있다. 

현재까지 뮤코다당체침착증 I(Aldurazyme®), 

II(Elaprase®), VI(Naglazyme®) 형의 효소 대체 요

법이 가능해졌다. 이들 모두 만 5세 이상의 소아에

서 미국식품의약국(Food and Drug Administration 

;FDA) 적응증을 인정받아 치료를 하고 있다. 그러

나 최근 본원에서는 만 5세이전에 뮤코다당체 침착

증으로 진단받은 환자들이 늘어나고 있는 추세이며 

이들에 대해 효소대체요법 치료를 시행하고 있어 

이들 환자들에 대해 보고하고자 한다.

Case 1.

Patient 1 은 재태주령 40주, 출생 체중 3900g, 자

연 질식 분만으로 태어난 남아로 생후 27개월에 본

원에 내원하여 효소 진단법을 통해 뮤코다당체 침

착증 1형으로 진단받았다. 환아가 내원하기 1달 전 

환아의 4세 8개월 된 형이 각막 혼탁, 사시 등으로 

본원 안과에서 진료를 받았고 소아청소년과로 의뢰

되었으며 뮤코다당체침착증 1형(Hurler-Scheie form 

of MPS I)으로 확진을 받은 가족력이 있었다. 내원 

당시 환아의 키는 87.4cm (25 백분위수), 체중은 

13.4kg (25 백분위수) 이었으며, 투박한 얼굴 모양

과 경도의 간비비대 소견을 보였다. 단순 방사선 

소견상 골형성부전증(dysostosis multiplex) 소견 보

였고, 머리뼈가 상대적으로 크고, 두개 MRI 상 두

개관(calvarium)이 두껍고 J 모양의 안형요와(sella)

를 보이고 있었다. 소변의 GAG 농도는 740.1 CPC 

unit/g Creatine (참고치: 9세 이하 < 175 CPC unit/g 

Creatine)이었으며, Thin Layer Chromatography 

(TLC) 검사상 heparan sulfate 와 dermatan sulfate 

band가 확인되었다. 백혈구(leukocyte)에서 측정한 

α-L-iduronidase 의 활성도는 1.42 nmol/hr/mg 

protein(정상치: 29.5-53.5 nmol/hr/mg protein) 로 

저하되어있었다. 

확진 후 환자는 생후 28개월부터 Laronidase 

(Aldurazyme®) 0.58mg/kg 를 1주일 마다 정맥을 

통해 투여 받았으며, 추적 관찰 기간 동안 효소 대

체 요법과 관련된 부작용은 보이지 않았다. 50개월

간의 효소대체요법 치료를 받은 후 평가한 검사 결

과 소변 GAG 농도는 289.4 CPC unit/g Creatinine 

(참고치: 9세 이하< 175 CPC unit/g Cr) 이며, 복부

초음파상 경도의 간비비대를 소견을 보였다. 심장 

초음파상 경도 의 심방 및 심실 중격 비대를 보였

으나 판막 협착이나 역류 소견은 없었으며, 중등도

의 각막 혼탁을 보였고, 시력은 양안 0.3으로 측정

되었다. 이비인후과적 검진상 정상 청력을 보였으

며 만 6세 5개월에 재활의학과에서 평가한 언어 능

력은 5세 초반으로 약간 지체된 경향을 보였으나 

일상 생활에 큰 무리 없이 지내고 있다.

Case 2.

Patient 2는 재태주령 38주, 출생 체중3550g, 자연 

질식 분만으로 태어난 여아로 생후 25개월에 본원에 

내원하여 효소 진단법을 통해 뮤코다당체 침착증 1
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형으로 진단받았다. 환아는 3녀 중 막내로 가족력상 

특이 소견은 없었다. 요추 후만(lumbar kyphosis), 

관절 모양 변형으로 타원 추적 관찰 중 본원으로 전

원 되었으며, 내원 당시 환아의 키는 85 cm (25 백

분위수), 체중은 12.4kg (50 백분위수) 이었다. 투박

한 얼굴 모양과 경도의 간비비대 소견, 대두증

(marocephaly), 조막손(claw hand) 등을 보였다. 단

순 방사선 소견상 골형성부전증(dysostosis 

multiplex) 소견 보였고, 갈비뼈가 노와 같은 모양

(oar like appearance)을 보였다. 두개 자기 공명 영

상 결과 Virchow Robin 공간의 확장에 의한 낭성 변

화(cystic change)가 관찰 되었고 두개관(calvarium)

이 두껍고 J 모양의 안형요와(sella)를 보이고 있었

다. 소변의 GAG 농도는 1115.4 CPC unit/g Creatine 

(참고치: 9세 이하 < 175 CPC unit/g Creatine)이었으

며, TLC 검사상 heparan sulfate 와 dermatan sulfate 

band가 확인되었다. 백혈구에서 측정한 α

-L-iduronidase의 활성도는1.92 nmol/hr/mg protein

(정상치: 15.5-14.9 nmol/hr/mg protein) 로 저하되어

있었다. IDUA 유전자 검사상 IDUA 유전자의 613번

과 617번 사이에 TGCTC가 중복되어 frameshift가 일

어난 후 early termination되는 변이와, 683번째 염기

인 cytosine이 deletion되어 frameshift가 일어난 후 

early termination되는 돌연변이가 발생하여 복합이형

접합체(compound heterozygote)로 발견되었다. 이것

들은 기존에 알려지지 않은 변이(novel mutations)이

며, 생화학적 검사들을 종합하여 볼 때 뮤코다당체 

침착증 1형으로 확진 되었다.

확진 후 환자는 생후 27개월부터 Laronidase 

(Aldurazyme®) 0.58mg/kg 를 1주일 마다 정맥 투

여 받았으며, 추적 관찰 기간 동안 효소 대체 요법

과 관련된 부작용은 보이지 않았다. 6개월간의 효

소대체요법 치료를 받은 후 평가한 검사 결과 소변 

GAG 농도는 337.9 CPC unit/g Creatinine (참고치: 

9세 이하 < 175 CPC unit/g Cr) 였다. 복부 초음파, 

심장 초음파 및 안과, 이비인후과, 재활의학과, 정

형외과 적 추적 관찰을 지속하고 있다.

Case 3.

Patient 3은 재태주령 40주, 출생 체중3500g, 자연 

질식 분만으로 태어난 여아로 생후 13개월에 본원에 

내원하여 효소 진단법을 통해 뮤코다당체 침착증 1

형으로 진단받았다. 환아는 2녀 중 둘째로 가족력상 

특이 소견은 없었다. 각막 혼탁으로 타원 추적 관찰 

중 본원으로 전원되었으며, 내원 당시 환아의 키는 

76 cm (50 백분위수), 체중은 10kg (50 -75 백분위수) 

이었으며 투박한 얼굴 모양과 조막손(claw hand)을 

보였다. 복부 초음파상 경계 정도의 비비대 소견을 

보였으나 간비대 소견은 보이지 않았다. 소변의 

GAG 농도는 2517.8 CPC unit/g Creatine (참고치: 9

세 이하 < 175 CPC unit/g Creatine)이었으며, TLC 검

사상 heparan sulfate 와 dermatan sulfate band가 확

인되었다. 백혈구에서 측정한 α-L-iduronidase 의 활

성도는 1.78 nmol/hr/mg protein(정상치: 15.5-14.9 

nmol/hr/mg protein) 로 저하되어 있었다. IDUA 유

전자 검사는 진행 중에 있다.

확진 후 환자는 생후 13 개월부터 Laronidase 

(Aldurazyme®) 를 1주일마다 정맥을 통해 투여 받

고 있다. 환아의 연령을 고려하여 0.1mg/kg부터 시

작하여 매2주마다 0.1mg/kg dose 로 증량하고 있

다. 추적 관찰 기간 동안 효소 대체 요법과 관련된 

부작용은 보이지 않았다. 1개월간의 효소대체요법 

치료를 받은 후 평가한 검사 결과 소변 GAG 농도

는 1401CPC unit/g Creatinine (참고치: 9세 이하 < 

175 CPC unit/g Cr) 였다. 복부 초음파, 심장 초음파 

및 안과, 이비인후과, 재활의학과, 정형외과 적 추

적 관찰을 지속하고 있다. 

Case 4.

Patient 4은 재태주령 40주, 출생 체중3500g, 자연 

질식 분만으로 태어난 남아로 생후 37개월경 본원 
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내원하여 효소 진단법을 통해 뮤코다당체 침착증 2

형으로 진단받았다. 

환아는 2남 중 첫째로 가족력상 특이 소견은 없

었다. 대두증 및 언어 및 발달 지연을 주소로 내원

하였으며 내원 당시 환아의 키는 98.6 cm (50 -75 

백분위수), 체중은 20.5kg (>97 백분위수) 이었으며 

투박한 얼굴 모양과 조막손(claw hand), 다수의 몽

고 반점을 보였다. 소변의 GAG 농도는 561 CPC 

unit/g Creatine (참고치: 9세 이하 < 175 CPC unit/g 

Creatine)이었으며, TLC 검사상 Keratan or 

Chondroitin sulfate , heparan sulfate, dermatan 

sulfate band가 확인되었다. 백혈구에서 측정한 

Iduronate sulfatase의 활성도는 0.13 (음성대조군: 

negative control 1.63)으로 저하되어 있었다. IDS 

gene, mutation 검사상, IDS 유전자의 596번째 염기

부터 599번째 염기가 결손(deletion)되면서 199번째 

아미노산인 Lysine이 Arginine으로 치환되고 이후에 

frame shift와 함께 13번째 아미노산이 stop codon

으로 변하는 돌연변이가 이형접합체로 발견되었다. 

이 돌연변이는 이미 문헌에 보고된 변이(known 

variation)로 질환과 관련된 돌연변이였다. 진단 후 

환아는 생후 49개월부터 Idursulfase (Elaprase®) 

0.5mg/kg 를 매주 정맥 투여 받고 있다. 치료 1년 

후 소변의 GAG 농도는 382 CPC unit/g Creatine(참

고치: 9세 이하 < 175 CPC unit/g Creatine) 였다.복

부 초음파상 간비비대는 치료 전보다 호전된 양상

을 보였으며 (간 직경: 16.33cm to 11.9 cm, 비장 

직경 : 11.5cm to 9.3 cm) 관절이 약간 부드러워지

는 소견 보였다. 추후 지속적인 추적 관찰이 필요

할 것으로 보인다. 

Case 5.

Patient 5은 재태주령 40주, 출생 체중 3680g, 자

연 질식 분만으로 태어난 남아로 생후 16개월에 본

원에 내원하여 효소 진단법을 통해 뮤코다당체 침

착증 2형으로 진단받았다.

환아는 2남 중 둘째로 patient 4의 동생이었다. 

치과 치료 중 환자의 형과 같은 구강 구조 및 근골

격 구조 보여 본원으로 전원되었으며 내원 당시 환

아의 키는 80 cm (25-50 백분위수), 체중은 12.7 kg 

(90-95 백분위수) 이었으며 경도의 척추 후만증과 

다수의 몽고 반점을 보였다. 소변의 GAG 농도는 

600.7 CPC unit/g Creatine (참고치: 9세 이하 < 175 

CPC unit/g Creatine)이었으며 백혈구에서 측정한 

Iduronate sulfatase의 활성도는 0.2 nmol/4hr/mg 

protein (정상치: 11-88 nmol/4hr/mg protein)으로 

저하되어 있었다. 진단 후 환아는 생후 29개월부터 

Idursulfase (Elaprase®) 0.5mg/kg 를 매주 정맥 투

여 받고 있다. 치료 1년 후 소변의 GAG 농도는 

382 CPC unit/g Creatine (참고치: 9세 이하 < 175 

CPC unit/g Creatine) 였다. 복부 초음파상 간비대는 

치료 전보다 호전된 양상을 보였으나 (간 직경: 

11.9 cm to 10.7 cm), 비장의 크기는 큰 변화가 없

었다(비장 직경: 10.09cm to 10.6cm) 관절은 약간 

부드러워지는 소견 보였다. 추후 지속적인 추적 관

찰이 필요할 것으로 보인다. 

Case 6.

Patient 6 은 재태주령 40주, 출생 체중 3600g, 자

연 질식 분만으로 태어난 남아로 생후 4개월에 본

원에 내원하여 효소 진단법을 통해 뮤코다당체 침

착증 2형으로 진단받았다. 환아의 외삼촌이 뮤코다

당체 침착증 2형으로 사망한 가족력이 있었으며 이

를 통해 환아의 어머니는 자신이 ISD 유전자의 이

형접합체 보인자(heterozygous carrier of IDS gene 

mutation)라는 것을 알고 있어 환아를 임신했을 당

시 융모막 융모 검사(chorionic villi sampling)를 통

해 IDS 유전자 분석을 시행 받았다.융모막 융모 검

사 검체에 대한 IDS 유전자 검사 결과, 1402번째 

염기(cytosine)가 결실되는 frameshift mutation이 이



◀◀◀ 5세 미만 뮤코다당체침착증 환자에서의 효소 대체 요법

❘The Korean Society of Inherited Metabolic Disease❘ 63

형접합체로 발견되었으며 융모배양검사에서도 동

일한 변이를 확인하여 환아는 뮤코다당체침착증 2

형으로 진단되었다. 출생 직후 신체 검진 상 다수

의 몽고반점이 등과 엉덩이 부분에서 관찰되었으나

(그림 1), 다른 뮤코다당체침착증을 의심할만한 증

상은 없었다. 생후 3개월째 환자의 백혈구와 피부 

섬유아세포(cultured skin fibroblast)에서 효소 활성

도를 측정하였고 이는 각각 0.13 nmol/4hr/mg 

protein (정상치:18-57 nmol/4hr/mg protein) 와 0.18 

nmol/4hr/mg protein (정상치: 26-108 nmol/4hr/mg 

protein) 을 보였다. 소변의 GAG 농도는 1632 CPC 

unit/g Cr (참고치: 9세 이하 < 175 CPC unit/g Cr)

였다. 생후 4개월째 환아는 효소대체요법치료를 시

작하였으며 치료 시작 시 투박한 얼굴을 보이기 시

작하였으나 관절 구축 등 다른 증상은 보이지 않았

다. 환아의 연령을 고려하여 Idursulfase (Elaprase®) 

0.1 mg/kg의 용량으로 매주 정맥 투여하기 시작하

여 매 2주마다 0.1mg/kg씩 증량하여 10주째에 일반

적인 치료 용량인 0.5mg/kg까지 증량하였다. 치료 

시작 6개월 후 환아의 소변 GAG 농도는 315.8CPC 

unit/g Cr까지 감소하였다. 외관상 환아의 투박한 

얼굴 모양이 부드러워졌으며 아직까지 관절 구축 

등 다른 증상은 보이지 않으며, 복부 초음파 및 심

장 초음파 소견도 정상이었다. 현재 환아의 키는 

90 백분위수, 체중은 75 백분위수이고 현재 환아의 

발달은 목가누기, 뒤집기, 혼자 앉기, 잡고 서기 등

이 가능하다.

Discussion

재조합 인간 단백질 (recombinant human 

proteins)로 만든 효소 대체 요법 (Enzyme 

replacement therapy)은 고셔병 (Gaucher disease )2, 

파브리병 (Fabry disease)3,4, 뮤코다당체침착증 1

형,2형,6형(mucopolisaccharidosistype I 5,6, and 

mucopolisaccharidosis type 67)에서 시행되고 있으

며 효과가 있는 것으로 알려지고 있다. 

뮤코다당체침착증 1형은 (Hurler’s disease, 

Hurler, Scheie’s disease and Scheie’s disease) 상염

색체 열성으로 유전되는 질환으로 α-L-iduronidase 

의 결핍에 의해 발생한다. 일반적으로 heparin 

sulfate와 dermatan sulfate 가 주로 축적되며 

100,000 출생당 1명 정도의 발생율을 보이는 것으

로 알려져 있다 8-11. 이 질환은 관절 제한, 각막 혼

탁, 심장 판막을 침범하는 임상 양상을 보이며, 뮤

코다당체침착증 1형의 가장 심한 형태인 Hurler’s 

disease는 주로 2세 이후부터 진행성 뇌 병변을 보

이는 특징을 가진다. 약한 형태의 뮤코다당체 침착

증 1형 환자는 거의 정상에 가까운 지능을 가지는 

특징을 보인다12,13. 

뮤코다당체침착증 2형(Hunter’s disease)은 성염

색체 열성으로 유전되는 질환으로 iduronate-2- 

sulfate sulfatase 결핍에 의해 heparin sulfate와 

dermatan sulfate 가 주로 축적되며 눈은 침범하지 

않는 특징을 가지고 있다. 뮤코다당체침착증 2형의 

임상 양상은 뇌신경계통을 침범하는 정도에 따라 

다양하게 나타난다. 뮤코다당체침착증 2형은 

65,000 명 출생당 1명 정도의 발생율을 보인다12.

일차적인 뇌신경계의 침범을 보이는 심한 양상

의 뮤코다당체침착증 1형 (Herler’s disease)에 있어 

일차치료는 조혈모세포 이식(hematopoietic stem 

cell transplantation)이며, 일찍 시행한 경우 신경 발

달 합병증과 관련된 증상의 진행을 막을 수 있는 

것으로 알려져 있다.14-17. 

뮤코다당체침착증 1형에서 효소대체요법으로 사

용되는 Laronidase (Aldurazyme®)은 transduced 

CHOcells expressing the human cDNA를 통해 생산

된다. 뮤코다당체침착증 1형 환자에 대한 효소 대

체요법의 첫번째 임상 시험은 2001년에 보고 되었

으며, 12명의 환자를 대상으로,Laronidase 

(Aldurazyme®) 을 매주 투여 하였을 때, 소변 GAG 

배출이 현격히 감소하고, 간과 비장의 크기가 거의 
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정상까지 줄어드는 것으로 보고하였다18. 이후 45명

의 환자를 대상으로 Laronidase(Aldurazyme ®)0.53 

mg/kg 시험군과 위약을 투여한 대조군을 비교한 

26주간의 임상에서 폐기능(forced vital capacity)의 

향상과 6분 걷기 능력 시험(6 minutes walking test) 

결과의 향상을 보임을 보고하였으며19, 2003년에 

FDA 의 승인을 받기에 이르렀다. 

뮤코다당체침착증 2형 환자에서 Idursulfase 

(Elaprase®) 투여 효과에 대한 임상 시험은 12명의 

환자를 대상으로 24주간 투여하여 소변 GAG 배출

의 감소와, 간과 비장의 크기 감고, 6분 걷기 능력 

시험 결과의 향상에 대한 효과를 확인하였다20. 이

후 96명의 환자를 대상으로 한 임상시험에서 1년간 

투여시 6분 걷기 증력 및 폐기능의 향상에 효과가 

있음이 입증되었다21.

이와 같이 뮤코다당체 침착증 환자에서 효소대체

요법의 치료는 안전하고 효과가 있는 것으로 알려져 

있다. 특히 많은 연구에서 뮤코다당체침착증 1형에 

대한 Laronidase (Aldurazyme®)의 임상적, 생화학적 

치료 효과 및 안전성에 대해 보고하고 있다19,22,23. 

그러나, 효소대체요법은 완치 요법(curative 

therapy)이 아니고 환자가 비가역적인 기관이나 계

통의 변화가 생겼다면 증상을 호전시키지는 못한

다. 따라서, 뮤코다당체침착증 환자의 효소대체요

법 치료에 있어서 그 효과에 영향을 주는 것은 진

단시의 환자의 연령과 당시 환자의 증상의 중증도, 

그리고 효소 대체 요법을 시작한 시기일 것으로 생

각된다. 뮤코다당체 침착증은 다른 리소좀 축적 질

환들과 마찬가지로 빠르게 진행하는 질환이므로 어

린 나이에 빠른 진단을 통해 빨리 치료를 시작하는 

것이 비가역적인 손상을 최소화할 수 있을 것으로 

생각된다. 특히 최근에는 신생아 선별검사법이 다

양해지고 혈액 내에서 리소좀에 전구 물질이 축적

되면 비특이적으로 증가되는 물질들이 밝혀지고 있

어 향후 신생아 선별 검사에서 조기에 진단되어 질 

수 있을 것으로 전망된다. 뮤코 다당체 침착증은 

간단한 소변 검사로 선별 검사가 가능하고, 출생 

직후 혹은 영아기에는 전신에 광범위하게 분포하는 

몽고 반점이외에는 뮤코다당체 침착증의 특징적인 

임상 양상을 보이지 않는 경우도 있으므로 다수의 

몽고 반점을 보이는 환아에서 소변검사를 통한 선

별 검사를 시행하는 것도 이른 시기의 진단에 도움

이 될 것으로 생각된다. 그러나 소변 선별 검사의 

정상치가 연령별로 차이가 있고 정확성이 중요하므

로 검사 경험이 많은 의료진과 검사실에 의뢰하여 

검사하는 것도 중요하겠다.

뮤코다당체침착증에서 효소 대체 요법은 만5세 

이상의 소아에서 시행하도록 하고 있으나 최근에는 

이른 나이에 진단을 받는 환아들이 증가하고 있으

며 본원에서는 만 5세 이전에 효소대체요법을 시행

한 7명의 환아를 보고하는 바이다. 본원에서 현재까

지 치료를 시도한 결과 Laronidase (Aldurazyme®) 

와 Idursulfase(Elaprase®)는 각각 5세 미만의 뮤코다

당체 침착증 1형과 2형 환자에 있어 비교적 안전하

며 치료 효과가 좋은 것으로 생각된다. 추후 더 많

은 환자들에 대한 지속적인 추적 관찰을 통해 효소 

대체 요법의 장기적인 효과에 대해 평가해야겠다.

그림 1. Patient 6 의 생후 4개월 경 사진. 

생후 4개월경 내원 당시 환아는 전신의 몽고 반점 

외에는 뮤코다당체침착증의 다른 임상 소견은 보이지 

않았다. 
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