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Ⅰ. 서 론

Angelman syndrome(AS)는 유전적 뇌병변 장애로

Harry Angelman 박사에 의해 1965년에 처음 소개되었다1).

이전에는“happy puppet syndrome”으로도 명명되었는데

이는 더 이상 조롱의 의미 때문에 사용되지 않으며 AS가 있

는 아이들이 어려보이고 항상 웃는 얼굴이라“Angels”의 이

중적인 발음으로도 함께 사용되고 있다1). AS의 정확한 유

병률은 알려져 있지 않지만 대략 1:15,000~1:30,000으

로 조사되고 있다2,3). 

AS의 진단은 염색체 분석에 의해 행해지며 추가적으로

부모의 의학적 병력, 임상적 양상들을 참고해서 내려진다4-6).

대부분의 AS의 특징적인 행동이나 양상이 3~7세 이후에

명확해지므로 출생 직후에는 진단되지 않는 편이다4). AS인

아이들은 발육 지연, 언어장애, 움직임 제한, 잦은 웃음 등

행동의 특이성, 두부 성장의 지연(생후 2세경에 소두증으로

나타남), 간질(주로 3세 전에 시작), 비정상적인 EEG 등의

임상적 양상을 보이게 된다.

AS의 여러 임상적 양상 중 혀내밀기 습관, 하악 전돌, 치

간이개, 얇은 상순, 소두 및 단두증, 과도한 저작 습관 등은

치과적 문제점을 초래하며 움직임 제한으로 제대로 된 구강

위생 관리가 어려운 경우가 많다.

저자들은 서울대학교 치과병원에 내원했던 AS를 가진 환

아들의 임상적 특성을 관찰하고 그들에 대한 치과 치료를

통해 다소의 지견을 얻었기에 보고하고자 한다.
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Ⅱ. 증례보고

1. 증례 1

12세 5개월의 여자 환아로 Angelman syndrome으로

진단받고 현재 간질 조절을 위해 항경련제(Depakote,

Topamax)를 복용 중이며 치아우식증 치료를 위해 서울대

학교 치과병원 소아치과로 의뢰되었다. 환아의 구강위생 상

태는 매우 불량하였고 다수의 치아 우식증이 관찰되었기에

전신마취 하에 충치 치료를 시행하기로 하였다(Fig. 1). 상

악 우측 제1소구치와 제1대구치, 하악 좌, 우 중절치에는

복합 레진 충전을 시행하였고, 상악 좌측 제1소구치에는 아

말감 수복을 시행하였다. 하악 우측 제1, 2소구치, 제1, 2

대구치와 하악 좌측 제1, 2소구치와 제2대구치에는 예방적

레진 수복(Preventive Resin Restoration)을 시행하였다.

치아우식증의 정도가 심했던 상악 좌측 제1대구치에는 기성

금관으로 수복하였고 상악 좌측 제2소구치는 발거하였다.

아직 맹출 중인 상악 좌, 우측 제2대구치에도 치아우식증이

관찰되어 글래스 아이오노머로 임시 충전을 시행하였고 전

체적으로 치면 세마 및 불소 도포를 시행하였다(Fig. 2).

Fig. 1. Initial intraoral photo before treatment. Fig. 2. Intraoral photo after caries treatment under general anes-

thesia.
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이후 3개월마다 계속적인 정기검진을 시행하였으며 말-

시범-시행 기법(Tell-show-do), 주의 분산, 긍정적 강화,

모방 학습, 비언어적 의사소통 등으로 환아의 행동을 조절

후 치면 세마 및 불소 도포를 매 내원 시마다 시행하였지만,

환아의 불수의적인 움직임때문에 보호자의 동의 확보 후 물

리적 속박 기구를 함께 사용하였다.

2. 증례 2

8세 1개월의 여자 환아로 치아우식증 치료를 위해 서울대

학교 치과병원 소아치과에 의뢰되었다. 환아는 불수의적인

근육의 활동으로 보행에 장애가 있어서 보호자의 부축을 받

아 움직일 수 있었고 언어장애가 있었으며 얼굴은 항상 웃

는 모습을 보이고 있고 얇은 상순을 가지고 있었다. 환자의

구강 내 소견은 치간 이개를 보이고 혀내밀기 습관이 있으

며 심하지 않은 약간의 치아 우식증을 가지고 있었다(Fig.

3). 전신마취 하에 상악 우측 제1대구치, 상악 좌측 제1대

구치, 제1, 2유구치, 하악 좌측 제1대구치, 제2유구치, 하악

우측 제2유구치에 아말감 충전을 시행하였고, 하악 우측 제

1대구치는 실란트를 적용하였다. 

이후 환아는 3개월 간격으로 내원하여 치면 세마 및 불소

도포를 시행하였으며 2년 3개월의 유지 기간 동안 치과에

친숙함을 느끼고 현재는 간단한 치료는 전신마취 없이 비약

물적 행동 조절로 치료가 가능하게 되었다.

Ⅲ. 고 찰

AS는 염색체 15(15q11-13)의 제거나 비활성화에 의해

나타나게 되는데5,6) 대부분 AS 환자는 모계로부터 유전된

염색체 15q11-13부분에 문제가 생긴 경우이며 부계로부터

유전된 염색체에 이상이 생긴 경우는 Prader-Willi

Syndrome(PWS)로 이는 AS와 임상적 특성으로 감별된다9).

이 염색체의 결손은 GABA(Gamma-Amino Butyric

Acid) 수용체의 기능 장애와 GABA의 합성과 분비에 손상

을 주게 된다7,8). 이 GABA 수용체는 전신마취에 사용되는

많은 약물의 작용 통로가 되기 때문에 AS를 가진 아이의 경

우 전신마취 시에 여러 문제가 발생할 수 있다. 여러 보고들

에 따르면 Propofol과 etomidate의 효과를 감소시킨다는

보고도 있고9), Homanics 등은 AS가 있는 쥐 모델에서

Benzodiazepine의 결합력이 떨어진다고 보고하였고, 실제

로 진정법에 midazolam을 사용하였을 때 진정이 잘 되지

않았다는 보고도 있었다10). AS가 있는 환자의 경우 오랜 시

간의 치과치료를 견딜 수 없고 비협조적이기 때문에 많은

치료가 필요할 때는 전신마취가 필수적이지만 전신마취 및

진정법이 쉽지 않은 부분이 있기 때문에 AS 환자의 특징을

잘 이해하고 행동조절을 하는 것은 중요할 것이라 생각된다.

AS 환자의 치과 약속은 아침 일찍 잡는 것이 좋은데 이는

환자가 아침에 치과치료에 적응하고 스트레스를 가장 잘 견

딜 수 있기 때문이며 지시를 할 때는 눈을 바라보며 간단하

고 정확하게 여러 번 반복해서 지시를 하는 것이 중요하다.

빨간색이나 노란색 등의 화려하고 밝은 색의 도구는 쓰지

않는 것이 좋은데 이러한 자극은 환아를 흥분시키고 분산시

킬 수 있기 때문이다11). AS 환자는 물이나 반사되는 물체를

좋아하는데 이를 이용하여 치과용 기구와 치과용 미러에 환

아가 익숙해질 수 있도록 할 수 있다11). 구강 위생 교육은

보다 철저히, 환아와 보호자 모두에게 시행되어야 하는데

환아의 경우 불수의적 근육 운동 때문에 단독으로 칫솔질을

할 수 없기 때문이다. 구강 위생 교육과 정기적인 치과 방문

을 통한 전문가 치면 세마, 불소 도포가 이루어진다면 AS를

가진 환아들도 적절한 구강 건강을 유지할 수 있을 것으로

생각된다.
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