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Purpose: Developmental delay and mental retardation are frequently occurring disorders that pre-

sent major socio-economic burden on the affected individual's family and society. Both can be 

congenital or acquired. However, a large number of people are institutionalized without exact dia-

gnosis and, as a result, have not received proper care.

Methods: 508 subjects with mental retardation or developmental delay from six institutions in Chung 

Buk Province were clinically evaluated and screened for metabolic and endocrinologic problems 

between 2000 and 2012.

Results: Clinical genetic disorders were observed in 52 (10.2%) subjects. Cerebral palsy attributed 

to 21% of the institutionalized. 18 (3.5%) were diagnosed with metabolic disorders and 13 (2.6%) 

exhibited secondary endocrinologic dysfunction. Over 16% showed metabolic evidence of malnu-

trition.

Conclusion: 21% and 3.5% of the population institutionalized due to mental retardation or develop-

mental delay were afflicted by preventable cerebral palsy and metabolic disorders, respectively. 

Through early identification of the causes and early treatment, it may be possible to prevent, 

reduce, or alleviate the disability of many institutionalized individuals. Further research is imperative 

for establishing guidelines for diagnostic investigation for mental retardation.

Key words: Mental retardation, Developmental delay, Inborn errors of metabolism, Tandem mass 

spectrometry

1)

서     론

정신지체와 발달지연이란 정신발달이 정지된 또는 불

완전한 상태로서 특히 발달기에 나타나는 지능의 장애
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로 특정지어진다. 유전적 원인에 의해 또는 질병 및 뇌

장애로 인하여 청년기 전에 야기된 정신발달 저지 또는 

지체 상태를 말한다. 이는 기능수행의 수준만이 낮을 때

에는 정신지체로 보지 않으며, 지적 기능 수행의 수준이 

낮아 정상적인 사회 환경에서 적응하는 능력에 한계가 

있을 경우에만 정신지체라 한다
1)
.

과거에는 시설에 수용되어 있는 인구에 대한 대사질

환 스크리닝이 주로 가스리 검사(Guthrie's test)와 소
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Table 1. 정신지체의 임상소견

항목 인원 (%) 기타(%)

정신지체외모가 정상인 정신지체

얼굴모양이 비정상적이나 사지이상소견을 보이는 정신지체

뇌성마비

선천기형

다운증후군

발달지연

선천성대사질환

271 (53)

132 (26)

108 (21)

16 (3)

16 (3)

 5 (1)

 18 (3.5)

   소두증 11 (2)

기타증후군 9 (2)

변크로마토그라피(urine chromatography)로 이루어

졌었다
2)
. 최근에 전자분무 이온화 질량분석법(electro-

spray ionization mass spectrometry)이 선천성 대사

질환 진단에 도입되었다. 소량의 검체를 이용하여 1회 

분석으로 여러 가지 질환들을 동시에 분석이 가능하게 

되어 진단되지 못했던 많은 환자들이 정신지체 혹은 발

달지연의 원인을 규명하게 되었다
3-8)

. 본 논문은 충청

북도에 위치한 6개소의 정신지체 및 발달지연자 수용시

설에 거주하고 있는 사람들의 원인을 파악하여 질병의 

예방과 치료에 도움을 줄 목적으로 연구를 수행하 다. 

대상 및 방법

2000년부터 2012년까지 옥천, 옥산, 가덕, 충주, 제

천, 청주 6개소의 정신지체 및 발달지연자 수용시설에 

거주하며 독자적인 삶을 위하기가 불가능한 유아, 

아동, 청소년, 성인 및 노인들 총 508명을 대상으로 하

다. 총 508명중 남자 49% 여자 51%으로 성별의 비

율은 비슷했고 연령에 대한 분포는 10대 미만 32%, 

10-20대 23%, 30대 이상 45% 다.

수용되어 있는 사람들의 연령, 성별, 장애를 분류한 

후 비정상적인 얼굴에 대한 계측과 포괄적인 Possum, 

Medline 등 검색을 실시하여 임상유전학적접근을 시도

하 다.  또한 선천성 대사질환과 내분비질환에 대한 검

사를 위해 란셋을 사용하여 건조혈액여지를 만들어 

2005년 Yoon 등
7)
이 기술한 시료처치와 질량분석법을 

이용하여 Micromass Quattro tendem mass spect-

rometer로 분석하 다. 같은 건조혈액여지를 사용하여 

형광면역 분석법으로 갑상선기능(T4, TSH)과 부신피

질(17OH-P)기능 검사를 실시하 다
9)

.

결     과

임상적으로 508 명중 정신지체가 271명(53%), 얼

굴모습이 이상한 정신지체는 132명(26%), 뇌성마비 

108명(21%), 다운증후군16명(3%), 선천기형16명(3 

%), 발달지연 5명(1%), 기타증후군9명(1%), 소두증 

11명(2%), 선천성대사질환18명(3.5%)으로 나타났고 

이 중 임상유전질환은 508 중 52명(10.2%)으로, 선천

성기형 16명(3%), 다운증후군16명(3%), 소두증 11명

(2%) 그리고 기타증후군 9명(1%)으로 나타났다

(Table 1).

특히, 선천성 대사질환은 전체 508명 중 18명(3.5 

%)으로 나타났으며, 아미노산 대사질환에서는 전형적

인 페닐케톤뇨증 1례와 프로린혈증 3례가 관찰되었고, 

유기산 대사질환에서는 단풍당뇨증 2례, 프로피온산혈

증 1례, 그리고 메틸말로닌산혈증 3례가 확인되었다. 그

러나 메틸말로닌산혈증 환아의 경우 비타민 B12 결핍

이나 코발라민과 관련된 대사질환으로 추정되었으나 정

밀검사는 실시하지 못하 다. 그리고 지방산 대사질환

에서는 카르니틴 결핍은 3례와 단쇄지방산(SCAD) 3

례, 중쇄지방산(MCAD) 1례, 장쇄지방산(LCAD) 1례

로 확인되었다(Table 2). 또한 복합대사 기능장애에서

는 정상신생아에서는 전혀 볼 수 없는 아세틸카르니틴

의 검사결과 중 소량의 C4, C5, C5OH 카르니틴이 

95(12)례가 나타났고, 전반적인 아미노산 결핍 29례와 

낮은 C2카르니틴 23례로 508명 중 64례(16.3%)가 

양실조를 나타났다(Table 3). 마지막으로 선천성대사
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Table 2. 선천성 대사질환 

항목 인원 계

아미노산 대사

  페닐케톤뇨증

  프롤린혈증

유기산 대사

  메틸말로닌산 혈증(비타민 B12결핍 포함)

  단풍당뇨증

  프로피온산혈증

지방산 대사

  카르니틴결핍

  단쇄지방산(SCAD)

  중쇄지방산(MCAD)

  장쇄지방산(LCAD)

2

2

3

2

1

3

3

1

1

4

6

8

Table 4. 내분비질환

항목 인원 계

갑상선장애

  1차 갑상선 기능저하

  2차 갑상선기능저하

  이차성 부신기능저하

1

8

9

9

9

Table 3. 복합대사 기능장애

항목 인원 계

전반적인 아미노산 결핍

저 아세틸카르니틴(C2)

복합 카르니틴 증가

  C4카르니틴, C5카르니틴, C5OH카르니틴

  C4, C5카르니틴 증가

29

23

10

 2

29

23

12

질환이라고 할 수는 없지만 내분비질환에서는 갑상선 

장애 9례와 이차성 부신기능저하 9례로 나타났다(표 

4).

고     찰

본 연구에서 임상유전적 검진자 508명중 정신 지체

장애자가 271명(53%), 비정상적인 계측장애자가 132

명(26%), 뇌성마비 108명(21%), 다운증후군 16명(3 

%), 선천성기형 16명(3.5%), 발달지연 5명(1%), 증후

군 9명(1%)와 소두증 11명(2%)의 높은 장애율을 나

타났고 이 중 임상유전질환은 508명 중 52명(10.2%)

으로, 선천성기형 16명(3%), 다운증후군16명(3%), 소

두증 11명(2%) 그리고 기타증후군 9명(1%)으로 나타

났다.

이와 관련된 선행연구들을 살펴보면 독일의 정신적 

장애자수용시설에 수용된 173명 중 75명(42%)이 기

형으로 나타났고
8)

, 벨기에의 한 시설수용소에서도 158

명 중 72명(45%)이 기형으로 나타났으며 이 중 염색체

이상 21명, Mandelian 유전질환 36명, 복합증상 9명, 

그리고 중추신경계이상 6명으로 나타났다
11)

.

남부 브라질 시설에 수용된 202명 중 정신지적장애

자 65.34%, 다운증후군 54.9%, 염색체이상 1.98%, 

Mendelian 유전질환 12.35%, 그리고 선천성기형자 

3.96%로 나타났다
12)

. Finland 수용시설에 수용된 지적

장애인 151명 중 28%가 유전적인 소인으로 다운증후

군 13%, 염색체이상 4%, 아스파틸굴루코스뇨 2%로 나

타났고 1%가 발달지연의 대사장애로 확인되었다고 보

고하 다
13)

. 또한 남부 아프리카 정신지체 환자의 생화

학적 스크린 검사에서 1,807명을 검사한 결과 페닐케톤

뇨증이 3례, 시스틴뇨증 2례, 하트넢증 1례가 나타났고 

0.6%가 선천성 대사질환으로 확인되었다
14)

. 그리고 

Clar 등(2005)의 정신지체장애자를 대상으로 한 진단

적 연구논문종설에서 기형은 39~89%의 큰 편차로 나

타나지만, 대사장애는 1%가 나타났다고 보고하 다.

본 연구에서 정신지체장애자는 53%로 남부 브라질

의 경우 63.34% 보다 낮게 나타났고, 기형도 독일의 

42%
8)

와 벨기에의 45%
11)

보다 역시 낮게 나타났다.

이러한 수치상의 차이는 검사대상자들 대부분이 독자

적인 삶을 위하기가 불가능하기 때문에 시설에 대한 

차이 및 2012년 Xinwen
5)
 등이 지적한 바와 같이 성별, 

연령, 환경 및 유전적인 소인과 검사방법의 차이 때문이

라고 사료된다.

선천성 대사질환을 분석한 본연구와 유사한 기법을 

사용한 Xinwen
5)
 등의 연구한 결과를 살펴보면 11,060

환자 중 62명(0.56%)이 선천성 대사질환 환자로 나타

났다. Yoon 등
7)
이 발표한 6,795명의 환자 중 20명

(0,29%) 보다 높다고 보고하 으나 본 연구의 결과는 

508명의 환자 중 18명(3.5%)으로 높게 나타났다. 이에 

관련된 다른 결과들을 살펴보면, 2004년 Gu
15)

 등과 

2007년 Han
16)

 등이 발표한 연구결과에 의하면 3.2%, 
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6.6%와 9,6%의 높은 검사 비율을 나타난다고 보고하고 

있다. 이러한 광범위한 편차가 나타나는 것은 나라마다 

사용하는 선천성 대사장애 검색기준과 시료채취 방법이 

차이가 있다고 사료된다.

또한 선천성대사질환환자 중 본 연구의 아미노산 대

사장애와 유기산 대사장애는 22%와 33%는 Xinwen
5)

 

등의 연구한 결과 43.5%와 41% 보다 낫게 나타났으나, 

지방산 대사장애의 경우에는 44%로 14% 보다 다소 높

게 나타났다. 이러한 결과는 아시아 사람에서는 지방산 

대사장애 환자가 적다 보고한 결과와는 상반된다
17)

. 이

러한 통계적 차이는 집단규모의 차이, 구성원의 유전적

인 소인의 차이 등이 원인이 된다고 추정한다. 본 연구

에서 16.3%가 양실조로 나타내고 있다. 수용시설에 

거주하는 장애자들에게 양소는 치료를 위한 약물이 

될 수 있기 때문에 질적이고 균형적인 양 공급이 필요

하다.

한국에서 신생아 5,164명당 1명이 출생되는 선천성

갑상선기능장애는 장애를 예방할 수 있는 가장 흔한 질

환이었다
18)

. 본 연구에서 검진된 508명 중 9명의 선천

성갑상선기능장애자는 뇌장애를 이미 받아 2차성 뇌질

환으로 나타났다. 이차성 부신기능장애자도 508명 중 9

명으로 매우 높은 장애률을 나타내고 있다. 본 연구에서 

선천성갑상선기능장애율과 이차성 부신기능장애율이 

높게 나타난 이유는 대상자의 환경, 유전적인 소인 및 

검사방법의 차이 때문이라고 사료된다.

결론적으로, 총 508명 중 뇌성마비 108명(21%)와 

선천성대사질환 18명(3.5%)은 신생아시기에 조기검진

치료하면 장애를 예방할 수 있는 질환이며 선천성갑상

선기능장애도 뇌기능장애를 예방할 수 있는 가장 흔한 

질환이다. 그럼에도 불구하고 시설에 수용되어 있는 사

람들은 뇌장애를 이미 받았기 때문에 검사자체가 뇌기

능이상으로 대부분은 2차성 장애로 나타났다. 따라서 장

애인의 문제는 개인이나 가정 내에서 해결되어야 할 문

제가 아니라 사회와 국가가 국민적 관심으로 노력하여 

해결해야 할 정책적 과제로 남아있다.
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