
- 96 -

◆ 증 례

이염성 백질 이 양증 환아의 치아우식 치료 증례 보고
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DENTAL TREATMENT IN A PATIENT WITH METACHROMATIC LEUKODYSTROPHY 

UNDER GENERAL ANESTHESIA : A CASE REPORT 

Jiyeon Ryu, Teo Jeon Shin, Hong-Keun Hyun, Young Jae Kim, Jung-Wook Kim, Ki-Taeg Jang, 

Chong-Chul Kim, Sang-Hoon Lee*

Department of Pediatric Dentistry, School of Dentistry, Seoul National University 

Metachromatic leukodystrophy (MLD) is a progressive and degenerative neurological disease caused by a

deficiency of the catabolic enzyme arylsulfatase A. Deficiency of arylsulfatase A results in accumulation of

sulfatide in the white matter of the peripheral and central nervous system and it occurs demyelination as a

result. The patient gradually goes through mental and motor failure. General symptoms of MLD include

gait disturbance, mental deterioration, muscle rigidity and impaired swallowing. Inheritance of the disease

is autosomal recessive.

We report a dental caries treatment of a 3-year old boy with MLD. The patient underwent hematopoietic

stem cell transplantation (HSCT) to slow the progression of the disease. He was suffered from difficulties

of mastication and swallowing from the degenerative neurological symptom. He was ingesting food by both

oral feeding and tubal feeding after he took percutaneous endoscopic gastrostomy (PEG). The cause of

multiple caries was mainly presumed as patient’s prolonged time of meal.

The treatment was performed under general anesthesia considering patient’s incompliance. Severely af-

fected lower primary molars were treated with pulp treatment and restored with stainless steel crown.

Others were restored with composite resin. There were no postoperative complications.

MLD is life threatening progressive disease and also has an impact on unfavorable condition for oral health.

Routine home oral care and periodic professional dental care should be emphasized to the caregiver of patient

considering the susceptibility of dental caries. Not only the medical care, but periodic dental office visit would

benefit the quality of life of the patient. [J Korean Dis Oral Health  Vol.12, No.2: 96-100, December 2016]
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Ⅰ. 서 론

이염성 백질 이 양증(MLD: metachromatic leukody-

strophy)은 arylsulfatase A(ASA)의 결핍으로 이염성 물

질인 sulfatide(cerebroside sulfate)가 중추 및 말초 신경

의 백질과 수초에 축적되어 신경성 퇴행을 일으키는 질환으

로 신생아 100,000명 당 1명의 비율로 발생한다1,2). ASA를

암호화하고 있는 원인 유전자는 ARSA로 22번 염색체의 장

완(22q13-13qter)에 위치하며 질병은 상염색체 열성으로

유전된다2). ASA의 결핍으로 sulfatide가 신경세포의 축색

돌기를 둘러싸고 있는 수초에 축적되어 탈수초화를 일으키

면서 나타나는 뇌 백질의 위축이 이 질환에서 특징적으로

나타난다3). 이염성 백질 이 양증은 발병 연령 및 신경학적

증상의 진행 속도 및 심각성과 같은 임상 양상에 따라 세가

지 형태로 세분되는데, 후기 아형(late infantile form)은

가장 심한 형태로서 전체의 약 80%를 차지하며 생후 수개

월에서 2년 사이에 발병하여 정신운동성(psychomotor) 발

달의 지연 및 퇴행, 보행 장애, 언어 장애, 경직성 사지마비

등이 나타나 발병 후 2년에서 10년 사이에 사망한다3-5). 유

년기형(juvenile form)은 3세에서 16세 사이에 증상이 나

타나며 학업의 부진을 동반하고 질병의 진행에 따라 잦은

발작이나 반복적인 폐 감염 소견을 보인다3). 마지막으로 16

세 이상에서 발병하는 성인형(adult form)은 질환의 진행

이 다소 느린 편으로 기억력이나 집중력 장애 등의 증상으

로 시작하는데, 많은 수의 환자에서 환각이나 섬망 등의 정

신병적 증상이 나타나 정신분열증으로 오진되기도 한다4,6).

본 증례는 이염성 백질 이 양증으로 진단받은 환아의 다

발성 치아우식 치료에 한 것으로 신경성 퇴행으로 섭식

장애와 양 결핍을 보이는 환아의 치과적 문제에 관하여

고찰해보고자 한다.

Ⅱ. 증례보고

이염성 백질 이 양증으로 진단 후 질병 진행 억제를 위

한 치료의 일환으로 골수 이식 수술을 시행한 3세 4개월의

남아가 조혈모세포 이식 수술 후 구강위생 관리가 잘 안되

어 우식이 생겼다는 것을 주소로 서울 학교 치과병원 소아

치과에 내원하 다. 환아는 임신 38주에 자연분만으로 출생

하 으며, 출생 당시 체중은 2.94kg이었다. 18개월에 이르

기까지 정상적인 발달 상태를 보이던 환아는 걸을 때 뒤뚱

거리는 모습을 보여 경직성 뇌성마비의 가능성에 해 경과

관찰하던 중 21개월 이후 잘 걷지 못하며 25개월 부터는 혼

자서 서지 못하는 등 운동기능의 장애가 진행되는 양상을

보 다고 하 다. MRI상에서 뇌실 주위 백질(PVWM:

Periventricular White Matter)의 음 증가 소견이 보

으며 생화학적 검사결과 arylsulfatase A(ASA) 활성도의

현저한 저하가 확인되어 이염성 백질이 양증으로 확진되

었다. 이후 분자유전학적 검사 결과, 모계 22번 염색체의

411번째 아미노산인 아스파르트 산(Asp: aspartic acid)

이 라이신 (Gly: Glycine)으로, 동일한 번호 부계 염색체

의 493번째 아미노산이 시스테인(Cys: cysteine)에서 세

린(Ser: serine)으로 치환된 ARSA유전자의 돌연변이가 확

인되었다.

환아는 조혈모세포 이식 후 지속적 재활 치료에도 저작기

능 원활치 않아 식사 시간이 1시간 정도 소요되었으며 식이

량 늘지 않고 체중이 지속적으로 감소하여 PEG(percuta-

neous endoscopic gastrostomy) 시행 후 구강 및 튜브 식

이 병행중이었다. 임상 및 방사선학적 검사 결과 환아는

상∙하악 제2유구치가 맹출 중이었으며 거의 모든 치아에

걸쳐 우식과 탈회 소견이 관찰되었다. 이는 이식 수술 후 회

복 과정 중 원활치 않은 구강위생 관리 및 섭식 장애로 인한

장시간의 식사 시간 때문인 것으로 추측되었다. 환아는 발

병 후 계속된 치료 및 시술 등으로 병원에 한 강한 거부감

을 표현하는 상태로 제한적인 협조만을 얻을 수 있었기에

광범위한 치과치료의 필요성을 고려하여 전신마취 하 치료

를 진행하기로 계획하 다. 

치료 당일 환아의 신장과 체중은 각각 89cm, 10.5kg으

로 표준성장 도표 상 하위 3%에 못 미치는 발육지연을 보

이고 있었다(Fig. 1). 전신마취는 혈압, 심전도, 맥박산소포

화도 등 생징후와 BIS(Bispectral index) 감시하에 세보플

Fig. 1. Standard growth chart and patient’s developmental state.
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루레인(sevoflurane)을 이용한 마스크 환기(mask venti-

lation)로 유도되었고 환아의 우측 하지에 정맥로 확보 후

베큐로니움(vecuronium) 1mg과 리코피롤레이트(gly-

copyrrolate) 0.05mg을 투여하 다. 의식소실 및 근이완

상태에서 후두경을 이용하여 경비 기관내 삽관을 시행하

으며, 치과 치료 동안 전신마취는 약 30%의 아산화질소

(N2O)와 2.0%의 세보플루레인(sevoflurane)을 통해 유지

되었다. 

전신마취하 임상적, 방사선학적 재평가 시행하 으며

(Fig. 2) 우식 진행이 심한하악 제1유구치는 치수치료 후

기성 기성관으로 수복하 고 모든 치면에 걸쳐 탈회와 우식

이 진행중인 상하악 유견치 및 상악 제1유구치는 복합레진

으로 수복하 다(Fig. 3, Fig. 4). 상악 제2유구치는 이제

막 구강내 맹출이 시작된 상태 으며, 하악 제2유구치는 치

면의 약한 탈회가 관찰되었으나 교합면 원심 치은판개가 존

재하는 상태로 뚜렷한 우식 소견 보이지 않아 보호자와 상

의 후 추후 구강위생 관리 및 불소도포 시행하며 경과 관찰

하기로 하 다. 치료 중 마취 심도 및 생징후가 안정적으로

유지되었으며 우식 치료와 전신마취가 종료된 후에도 환자

는 경련 등의 특이할 이상 소견을 보이지 않아 운동 및 인지

기능 회복 후 퇴원하 다. 

Ⅲ. 고 찰

MLD는 중추와 말초 신경계 외에도 신장, 췌장, 부신, 뇌

하수체 등의 장기도 침범하는 것으로 알려졌으나 기능적인

장애는 주로 신경계에 국한되는 편이다3). 상염색체 열성 질

환으로 분자 유전학적 검사 또는 백혈구나 섬유아세포의

ASA 활성도를 측정함으로써 보인자의 확인이 가능하며 보

인자의 효소활성도는 정상인의 25 - 50% 수준으로 MLD

환자 보다는 10배 이상 높다4). 본 증례 환아의 경우 유전자

검사를 통해 양친에서 모두 ARSA유전자의 돌연변이가 확

인되었다. 이염성 물질인 sulfatide가 축적되어 신경성 퇴행

을 일으키는 질환의 특성이 구강 역에도 나타나 악하 신

경절 및 치수 내 신경섬유에 과량의 sulfatide 및 갈색의 이

염성 과립이 발견되었다는 조직학적 연구 결과가 알려져 있

으나 임상적으로 인지할 만한 특별한 치과적 소견은 보고된

바 없다7,8). 그러나 이와는 조적으로 MLD와 감별 진단해

야 하는 질환 중 여러 sulfatase의 효소활성 문제를 보이는

다종 설파타제 결손증(MSD: multiple sulfatase

Deficiency)에서는 중안모의 형성부전을 포함하는 안면 이

형성과 치배의 저발육 및 법랑질 저형성 소견이 보고된 바

있다9,10).

Fig. 2. Intraoral radiography before treatment.
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환아는 정상적으로 발달하다가 18개월 경 증상이 발현하

여 검사 결과 이염성 백질 이 양증으로 확진된 경우로 운

동기능 장애를 보이기 시작한 시기로 미루어보아 후기 아

형(late infantile form)으로 판단된다. 세가지 유형 중 가

장 예후가 좋지 않은 경우로, 전체 MLD 환자의 부분을

차지하며 질환이 진행함에 따라 운동 장애뿐 아니라 시신경

위축, 구음 장애, 안구 진탕증 및 발작 등이 발생하며 제뇌

자세라고 불리는 경직성 마비로 인해 앉거나 서지 못하고

침 에 누워 생활하게 된다4). 

유전자 치료 또는 효소 체 치료 등의 방법이 연구되고

있지만 근본적인 치료 방법은 아직 없으며 주로 항경련제,

근이완제 등의 증상 조절치료가 주로 행해진다. 1985년

Bayer 등11)은 생후 11개월의 후기 아형 MLD 환아에게

골수이식을 시행하여 2년 이상의 질병 진행 억제 효과를 보

고하 으며, 1990년 Krivit 등은 골수 이식 후 5년 간의 관

찰을 통해 MLD에서 골수 이식의 효용성에 하여 보고하

다12). 이후 총 14년 간의 추적 관찰을 통해 ASA 활성도

및 뇌척수액 및 소변의 sulfatide 농도 정상화 수초의 탈락

및 뇌 위축의 정지 등을 확인하 다13). 그러나 최 등5)은

22개월 남아 MLD 환아에 한 조혈모세포 이식 증례에서

성공적인 생착과 신경학적 증상의 진행 정지를 보고하면서

중추신경계의 이상을 동반한 유전성질환에서 골수 이식후

이식편 숙주 반응에 의한 탈수초화의 악화 가능성과 명백

한 신경학적 증상이 발현된 경우는 조혈모세포 이식의 적응

증이 될 수 없음을 들어 치료의 한계를 언급하 다.

본 증례의 환아 역시 신경학적인 증상이 계속 진행될 수

도 있다는 설명을 듣고 조혈모세포 이식 후 경과 관찰 시행

하던 중 다발성 우식을 주소로 치과에 내원한 경우 다. 저

작기능 장애로 식사에 소요되는 시간이 1시간 정도로 식이

가 원활하지 않아 체중이 지속적으로 감소되었으며 전신 상

Fig. 3. Intraoral photo before treatment. Fig. 4. Intraoral photo after treatment.
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태의 회복이 더뎌 PEG 시행 후 현재는 유동성 음식만을 구

강으로 섭취하고 나머지 양은 위루관을 통해 섭취하면서

재활치료를 병행하고 있다고 하 다. 보호자는 이식 수술

후 다시 PEG 시술을 하기까지 저조한 전신 상태로 구강 위

생을 철저히 할 수 없었다고 호소하 는데, 불량한 구강 위

생과 긴 식사시간으로 인해 다발성 우식이 진행되었음을 짐

작할 수 있었다.

원활하지 않은 저작기능으로 유동성 음식만을 구강으로

섭취하는 상황에서 저작에 의한 자정작용은 기 할 수 없으

며 환아의 협조도 부족으로 철저한 구강위생 관리가 어려운

상태임을 고려할 때 본 증례에서 추가 우식 발생의 우려가

매우 높다고 판단되었다. MLD에서 보이는 저작장애는 운

동신경 퇴행의 결과로서 일반적으로 진행성 소견을 보이므

로 증상을 개선하기는 어려우며 질환의 진행에 따라 결국

양섭취를 위루관에 의존할 수 밖에 없다는 치료의 어려움

이 있다. 당분 위주 유동식의 구강 내 잔류 시간이 증가하면

우식 위험성을 더욱 높이게 되므로, 식사 후 구강 세정의 중

요성을 강조한 보호자 교육이 필수적이며 특히 본 증례의

환아는 제2유구치 맹출이 진행 중인 상태로 우식 진행을 막

고 구강 건강을 유지하기 위해 불소 도포 등 정기적인 예방

치료가 필요하다고 생각하 다. 또한 증상 완화 치료의 일

환으로 항경련제를 복용하고 있으므로 이에 한 구강 합병

증 여부를 확인하고 보호자에게 정보를 제공하는 등의 역할

을 통해 치과의사로서 환아 및 보호자의 삶의 질 향상에 기

여할 수 있다고 판단된다.

Ⅳ. 요 약

저자는 후기 아형 이염성 백질 이 양증으로 인해 신경

학적인 퇴행이 관찰되고 섭식 장애로 인한 다발성 우식을

보이는 환아를 전신마취 하 치료하 기에 문헌 고찰과 함께

보고하는 바이다. 저작기능 장애로 인한 양 결핍으로 환

아는 신체 발육이 매우 저하되었으며 긴 식사 시간으로 다

발성 치아 우식에 이환된 상태 다. 협조도 부족 및 치료 범

위 등을 고려하여 전신마취 하에 치과 치료를 시행하 고

정기적인 검진을 시행 중이다. 진행성, 신경성 퇴행질환의

특징을 이해하고 환아의 상태를 고려한 구강 건강 관리 및

보호자 교육을 제공하는 것이 필요할 것으로 사료된다.  
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