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Ⅰ. 서 론

부신백질이 양증(adrenoleukodsytrophy, ALD)은

ALD 단백질을 만드는데 관여하는 ABCD1 유전자 변이로

인해 중추 신경계의 탈수초를 일으키는 치명적인 질환이다.

ALD단백질은 희돌기교세포(oligodendrocytes), 미세아교

세포(microglia)에서 장쇄지방산(very-long-chain fatty

acids, VLCFAs)의 과산화소체 분해 과정(peroxisome

degradation)에 필수적 역할을 하기 때문에 ALD 단백질이

결핍되면 이들 세포의 탈수초가 일어난다1). ALD는 남성 중

1:21,000의 확률로 매우 드물게 나타나는 질환으로 신경

계, 부신 피질, 정소에 향을 미치게 된다2,3). 

ALD 환자들은 6-8세 정도에 뇌의 다발성 탈수초화를 겪

게 되고 부분은 사춘기 이전에 사망하게 된다4,5). 이에 첫

치료시도가 있은지 30년이 지났고 식이요법, 약물 요법, 이
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식법, 유전자 치료 등이 제시되었으나 ALD는 신경학적, 행

동학적인 측면의 치유효과에 한 객관적 평가가 어려워 효

과와 안전성이 입증된 치료법이 없다6). 현재까지는 초기 뇌

질환 상태에 한해 시행할 수 있는 치료로서 동종 조혈모세

포 이식법(Allogeneic hematopoietic cell transplanta-

tion, HCT)이 유일하게 효과 있는 치료법이다5).

저자들은 서울 학교치과병원 소아치과에 내원한 ALD

환아의 전신마취 하 치아 우식 치료를 시행한 증례를 문헌

고찰과 함께 보고하고자 한다.

Ⅱ. 증례보고

환아는 몸무게 23 kg의 11세 8개월된 남아로, 다수 구

치의 우식증 및 탈락시기 임박한 유치의 동요도를 주소로

서울 학교치과병원 소아치과에 내원하 다. 환아는 전신

적 병력으로 부신백질이 양증(Adrenoleukodystrophy,

ALD), 시각 장애, 정신 지체(Mental retardation)가 있고

치과적 병력으로 2년 전 본과에서 외래 전신마취 하 다수

유치 및 구치의 우식증 치료, 잔존 치근 발거 및 치석 제

거술을 받은 경험이 있었다. 환아는 당일 구강 검진 중 덴탈

미러를 깨물어 부술 정도로 낮은 협조도를 보여서 전신마취

하 구강 검진 및 치과 치료를 계획하 다.

전신마취 전 평가를 위해 혈액검사, 심전도, 흉부 X선 촬

을 시행하 으며 검사결과 특이할 만한 이상소견은 관찰

되지 않았다. 소아청소년과에 ALD 관련하여 전신마취 시

주의점에 하여 자문한 결과 술중 respiration에 한

closed monitoring이 요구된다는 회신을 확인했고, 환자의

보호자에게 수술 전 금식과 마취 전 준비사항에 해 설명

하고 2주 뒤 전신마취 하 치과 치료를 시행하기로 하 다.

수술 당일 금식 후 치료실에 도착하여 보호자에게 전신마

취에 한 설명 및 동의서를 받고 환아를 치과용 체어에 눕

힌 후 흡입마취제인 sevoflurane을 이용하여 마취를 유도

하 다. 심전도, 혈압, 맥박산소포화도, 체온을 감시하며 좌

측 하지에 24-gauge 정맥도관으로 정맥로 확보 후 vecuro-

nium 1.5 mg을 정주하여 근이완 시켰다. 3분 정도의 용수

환기 후 충분한 마취심도와 근이완에 도달하 을 때 후두경

을 사용하여 비강을 통해 기관 내 삽관을 시행하 고, 마취

의 유지는 각각 분당 1 L의 산소와 아산화질소, 4-6 vol%

의 desflurane으로 하 다.

마취 후 구강 검진 및 구내 임상 사진 촬 을 시행하고 치

료를 시작하 다. 하악 우측 중절치의 치근단 병소가 발견

되어 발수, 근관 세척, 근관 확장, 근관내 약제(Metapaste,

META BIOMED, KOREA) 주입, 레진강화형 라스아이

오노머(Fuji II LC, GC, JAPAN) 수복을 시행하 으며,

상악 좌측 제 1소구치, 상하악 좌우측 제 1 구치를 복합레

진(Filtek Z250, 3M ESPE, USA)으로 수복하 다. 하악

우측 측절치는 고도의 치경부 우식증으로 인해 예후가 불량

할 것으로 예상되어 탈락시기 임박한 상악 좌우측 유견치

및 제 2유구치, 하악 좌측 유견치 및 좌우측 제 1유구치와

함께 발거하 다.

Fig. 1. Panoramic radiograph at the first visit. Fig. 2. Pre-operative intraoral radiograph at the first visit.

Fig. 3. Clinical photo of frontal view, maxillary arch and mandibular arch before treatment under general anesthesia.
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치과시술 동안 적절한 마취 심도가 유지되었으며, 맥박,

호흡, 혈압 등의 생징후도 안정적이었다. 환자는 회복실 도

착 1시간 후 수분 섭취 후 이후 관찰에서 특이할 만한 소견

이 보이지 않아 귀가하 다. 퇴원 시 보호자에게 환자의 하

악 우측 중절치의 치근단 주위 병소 소견 및 구강위생 관리

의 중요성에 해 설명하 고 3개월 후 정기검진을 권고하

다.

Ⅲ. 고 찰

X 염색체 연관 부신백질이 양증(X-ALD)은 뇌, 부신 및

혈장 내에 tetracosanoic acid(C24:0)와 hexacosanoic

acid(C26:0) 같은 장쇄지방산들의 축적으로 인해 일어나

는 질환으로 신경계 증상은 병태생리학적으로 부신척수신

경병증(adrenomyeloneuropathy, AMN)과 뇌형(cere-

bral forms) 2가지로 구별된다7,8). 부신척수신경병증은 주

로 척수관에 침범하는 비염증성 원위 축삭병증으로 말초 신

경에는 적으며 젊은 성인에서 점차 진행하는 반신마비로 나

타난다9,10). 뇌형은 개 아동기에 나타나며 두정후두

(parietooccipital)에서 기시하여 급속히 진행되는 염증성

축삭병증으로 자가면역 메커니즘을 나타내기도 한다11,12).

환자들은 6-8세 정도에 뇌의 다발성 탈수초화를 겪게 되고

부분은 사춘기 이전에 사망하게 된다4,5). 

ALD의 원인은 Xq28 염색체에 위치한 ABCD1 유전자

변이에 의하는데 ABCD1는 과산화소체 막단백질인 ALDP

와 연관되며 ATP-binding cassette (ABC) transmem-

brane transport superfamily이다13,14). 따라서 장쇄지방산

(VLCFAs)의 과산화소체 분해과정(peroxisom degrada-

tion)에 문제가 생기는 것으로 추정된다. ALD 진단은 혈장

내 장쇄지방산 수치 증가와 유전자 돌연변이 분석(muta-

tion analysis)에 의한다. 혈장 분석은 남성에서는 신뢰할

만한 결과를 보여주지만 이형접합자의 20%에서 위음성

(false negative) 결과를 나타낸다15). 반면 돌연변이 분석은

이형접합자에서도 신뢰할 만 하므로 ALD 가족력이 있는

경우 조기 개입을 통해 치료 성공률을 높이고자 할 때 추천

된다16-18).

ALD의 치료법으로 식이요법, 약물 요법, 이식법, 유전자

치료 등이 제시되고 있는데 Lorenzo’s oil 은 glyceryl tri-

oleate 과 glyceryl trierucate을 4:1로 혼합한 것으로 혈장

내 장쇄지방산 수치를 정상화 하는 역할을 한다. Lorenzo’s

oil 식이요법은 신경학적 증상도 없고 MRI상 정상 소견을

보이는 6세 이하 남아에서 예방적 목적으로 적합하다. 부신

스테로이드 체요법은 부신 기능 부전을 갖는 ALD 환자

의 70%에서 필수적인 과정이다. 동종 조혈모세포 이식법

(HCT)은 초기 뇌질환이 나타난 아동기 환아에게 가장 효

과적으로 6-12개월 마다 MRI 검사를 시행해야 된다. 하지

만 이러한 치료에 앞서서 무엇보다도 우선인 것은 신생아

시기에 조기 발견할 수 있는 방법을 모색하는 것으로, 신경

학적으로나 부신 이상이 나타나기 수 년 전에 조기 치료할

수 있는 가능성을 열어주기 때문이다2).

본 증례의 환아는 7세에 진행성 신경계 퇴행 증상과 시력

저하로 MRI와 혈액 검사를 통해 ALD 및 epilepsy 진단을

받고 2년 전 전신마취 하 치과 치료시 Lorenzo’s oil 및 항

경련제 복용중 이었으나 현재는 진통소염제 이외의 약물은

복용하지 않는 중이다. 두 번의 전신마취 하 치과 치료에서

모두 술 후 합병증은 나타나지 않았다.

ALD 환자는 마취 중에 간질 발작, 위식도 역류증, 흡인

성 폐렴, 기도 폐쇄 등의 문제가 발생할 위험이 높고 더불어

부신 기능 부전 및 부신 스테로이드 체 요법에 한 세심

한 고려가 필요하다19). 특히 ALD는 본 환아처럼 간질 발작,

정신 지체, 시각장애, 폐렴 병력 등이 복합적으로 나타나는

경우가 흔하므로 환아의 구강 위생 관리는 전적으로 보호자

에게 달려있고 환아 협조도 부재로 인해 구강 위생 관리는

더욱 어렵게 되는 악순환이 나타난다. 치과의사는 환아의

내원 주기를 짧게 조절하고 전문가 불소도포 등을 통해서

최 한 치아 우식 등 치과질환 발생을 억제하기 위한 세심

한 노력이 필요하다.

Fig. 4. Clinical photo of frontal view, maxillary arch and mandibular arch after treatment under general anesthesia.
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