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1)

서     론

사립체 지방산 산화(fatty acid oxidation)는 간, 골

격근 및 심장 근육의 중요한 에너지원이며, 포도당을 

에너지로 사용할 수 없을 때 뇌에서 연료로 사용되는 

케톤 생성을 위한 기질의 주요 공급원이다1). 소아에서 

12-24시간의 금식 후 및 당원(glycogen) 저장고가 

고갈되면 포도당 에너지를 공급해야 하는 대사 스트레

스 상황에서 지방산 산화는 신체 에너지 요구의 80%
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를 제공하며, 지방조직에서 지방산을 동원한다2). 사립

체 지방산 산화는 carnitine 흡수, carnitine 셔틀 및 

β-산화의 3가지 주요 과정으로 구성된다3). 최소 25개

의 효소와 특정 수송 단백질이 사립체 지방산 산화 단

계를 수행하는 역할을 하며 최소 22개의 관련 유전 질

환이 보고 되었다4). 

지방산은 카르복실 말단기를 가진 탄화수소 사슬이

고, 그것을 구성하는 탄소(C)의 길이에 따라 단쇄[<6

개의 탄소(C6)] 지방산, 중쇄[6-12개의 탄소(C6- 

C12)] 지방산, 장쇄[14-20개의 탄소(C14-C20)] 지

방산, 초장쇄[>20개의 탄소(C20)] 지방산으로 나뉜다

5). 장쇄 지방산은 세포 안으로 흡수된 후 carnitine 셔
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틀을 통해 사립체로 운반되고, 단쇄 및 중쇄 지방산은 

사립체의 기질로 직접 들어간다6). 사립체 내에서 지방

산은 β-산화의 4단계 반응을 거쳐 지방산 사슬에서 

2-탄소 아세틸보조효소 A (acetyl-CoA)가 순차적으

로 절단되고, ATP 생산을 위해 호흡 사슬로 전자가 전

달된다. acetyl-CoA는 TCA 회로에서 기질로 활용되

거나 뇌, 심근, 근육, 신장 및 기타 조직을 위한 대체 

에너지 형태인 케톤 합성에 사용된다6).

지방산 산화 장애(fatty acid oxidation disorders)

는 지방산의 사립체로의 운반 또는 사립체 내부에서 지

방산의 β-산화 대사에 관련된 효소의 유전자 이상에 

의해 신체가 지방산을 에너지로 전환할 수 없게 되는 

대사 결핍을 특징으로 하는 상염색체 열성 유전 대사 

장애 질환군이다7,8). 장쇄 지방산 산화 장애(long- 

chain fatty acid oxidation disorders)는 장쇄 지방산

을 에너지로 전환하지 못하여 운동, 장기간의 금식 또

는 질병 등의 시기에 에너지 대사의 급성 위기와 심각

한 에너지 결핍을 특징으로 하는 장애로 심근병증, 저

혈당, 횡문근 융해증 등 중증의 증상이 나타날 수 있고, 

이는 빈번한 입원 및 조기 사망으로 이어질 수 있다8,9). 

장쇄 지방산 산화 장애에는 carnitine 셔틀에 관여하

는 효소의 결핍을 보이는 carnitine palmitoyltrans-

ferase type 1 (CPT1) 결핍증, carnitine-acylcar-

nitine translocase (CACT) 결핍증, carnitine pal-

mitoyltransferase type 2 (CPT2) 결핍증과 장쇄 지

방산의 β산화에 관여하는 효소의 결핍을 보이는 very 

long-chain acyl-CoA dehydrogenase (VLCAD) 

결핍증, long-chain 3-hydroxy acyl-CoA dehy-

drogenase (LCHAD) 결핍증, trifunctional protein 

(TFP) 결핍증이 있다9). CPT1 결핍증, CACT 결핍증, 

CPT2 결핍증은 각각 유전자 CPT1A, SLC25A20 및 

CPT2의 이상을 각각 보이고, VLCAD 결핍증, LCHAD 

결핍증은 각각 유전자 ACADVL, HADHA 이상을 보

이고, TFP 결핍증은 HADHA 및 HADHB 유전자의 

이상을 보인다(Table 1)9).

장쇄 지방산 산화 효소 중 VLCAD는 장쇄 지방산 

β-산화의 4단계 중 첫 단계를 촉매하며, 다음 세 단계

는 TFP가 촉매한다. TFP는 각각 HADHA 및 HADHB 

유전자에 의해 암호화되는 4개의 α와 β-아단위로 구

성되는데, 전자는 long-chain enoyl-CoA hydratase 

(LCEH)와 LCHAD 활성도를 가지며 후자는 long- 

chain 3-ketoacyl-CoA thiolase (LCKAT) 활성도

를 가진다. TFP 결핍증은 세 가지 효소 모두의 결핍으

로 인해 발생하고, LCHAD 결핍증은 dehydrogenase 

아단위 단독 결핍에 의해 발생한다10,11). 

장쇄 지방산 산화 장애는 역사적으로 유아기부터 

성인기까지 어느 때나 진단될 수 있지만, 1990년대에 

신생아 선천성 대사이상 선별 검사(신생아 선별검사, 

Tandem Mass Screening)프로그램이 도입되면서 조

기 진단이 가능해 졌다12). 미국, 호주 및 독일의 신생아 

선별검사를 기반으로 한 보고에서 전체 지방산 산화 장

애의 발생률은 출생 9,300명당 1명이었고, 개별 장쇄 

지방산 산화 장애의 발생률은 1:85,000-200,000로 

더 낮은 것으로 보고 되었다12). 한국에서 지방산 산화 

장애의 전체 발생률은 1/110,000이고, VLCAD 결핍

증이 가장 흔하며13), 고위험군 선별검사에서 장쇄 지방

Table 1. Molecular defects and abnormal biochemical profiles in long-chain fatty acid oxidation disorders

Deficient enzyme Gene Acylcarnitines Urinary organic acids

CPT1

CACT

CPT2

VLCAD

LCHAD

TFP

CPT1A

SLC25A20

CPT2

ACADVL

HADHA

HADHA, HADHB

C0 normal/↑, ↑C0/(C16+C18) ratio

↑C16 +/- C18:1

↑C16 +/- C18:1

↑C14:1 +/- C18:1-OH, other LCAC

↑C16-OH +/- C18:1-OH, other LCAC

↑C16-OH +/- C18:1-OH, other LCAC

NK-DCA

NK-DCA

NK-DCA

NK-DCA

NK-DCA, 3HDCA

NK-DCA, 3HDCA

CPT1, carnitine palmitoyltransferase 1; NK-DCA, nonketone dicarboxylic aciduria; CACT, carnitine–acylcarnitine 
translocase; CPT2, carnitine palmitoyltransferase 2; VLCAD, very long-chain acyl-CoA dehydrogenase; LCHAD, 
long-chain 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenase; LCAC, long-chain acylcarnitines; 3HDCA, 3-hydroxydicarboxylic 
acids; TFP, trifunctional protein.
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산 산화 장애의 발생률은 1/15,800로 보고 되었다14). 

신생아 선별검사 이전에는 장쇄 지방산 산화 장애의 사

망률이 60-90%에 달했으나, 신생아 선별검사에서 확

인된 경우, 사망률은 극적으로 낮아졌다. 그러나 심근병

증, 저케톤성 저혈당, 횡문근 융해증 등 중증의 증상이 

자주 재발하고 삶의 질에 부정적인 영향을 미친다8,12). 

장쇄 지방산 산화 장애는 조기 진단되더라도 승인된 

치료제 없이, 영양 및 증상 관리 중심이었다11). 최근 분

자유전학적으로 장쇄 지방산 산화 장애로 확진된 소아 

및 성인 환자들을 치료하기 위한 칼로리 및 지방산 공급

원인 첫 치료약, Triheptanoin (UX007, DojolviⓇ)이 

2020년 미국 식품의약국(US Food and Drug Admi-

nistration, FDA)의 승인을 취득하였다7). 본 종설에

서는 장쇄 지방산 산화 장애의 진단과 Triheptanoin 

포함한 치료에 대해 정리하였다.

진     단

장쇄 지방산 산환 장애의 진단은 임상증상이나 신생

아 선별검사에서 의심되는 환자에서 비정상인 acylcar-

nitine의 측정을 기반으로 하며, 효소 분석 또는 분자

유전학적 분석으로 확진된다15).

1. 임상증상

장쇄 지방산 산화 장애의 임상 증상은 특정 장애의 

차이보다 더 공통된 증상인 저케톤성 저혈당, 고암모니

아혈증, 반복성 횡문근융해증, 급성 또는 만성 심근병

증을 보이는데8), 증상의 발생 시기에 따라 3가지 유형

으로 분류할 수 있다. 생후 첫 주에 심장 부정맥, 저혈

당 및 급사 등의 중증의 증상을 보인다. 영아 후기 및 

초기 아동기의 증상은 간 또는 심장 또는 골격근 기능 

장애와 관련될 수 있으며, 공복 또는 스트레스 관련 저

케톤성 저혈당 또는 라이 유사 증후군, 전도 이상, 부정

맥, 확장성 또는 비대성 심근병증, 근육 약화 또는 공복 

및 운동 유발 횡문근 융해증이 포함된다. 청소년기 또

는 성인 발병 질병에서는 횡문근 융해증 및 심근병증을 

포함한 근육 증상이 우세하다4). 그러나 이러한 증상은 

대부분의 지방산 산화 장애에 대해 모든 연령에서 발생

할 수 있고15). 재발성 횡문근 융해증 또는 중증 심근병

증과 같은 심각한 표현형은 완전한 비활성화 또는 null 

대립 유전자와 관련이 있다11,17-19).

장쇄 지방산 산환 장애의 임상 증상은 중독과 에너

지 결핍의 단독 또는 조합에 의해 발생한다. β-산화 

결함의 결과로 중간체 acyl-CoA를 포함한 지방산과 

그 유도체의 세포 내 축적이 발생한다2,20). 장쇄 acyl-

carnitine의 축적은 근섬유초(sarcolemma)의 인지질

에 독성 효과를 가질 수 있고 서로 다른 이온 채널과 

상호작용하여 심장 부정맥을 유발한다2,21). CPT1 결

핍증을 제외한 모든 장쇄 지방산 산화 장애에서 심근병

증 없이 심장 부정맥이 보고되었다4,8). 신경학적 침범

은 저혈당의 영향과 지방산 또는 그 대사산물 축적의 

독성 효과에 의해 매개될 수 있고 일부 환자에서 나타

나는 전격성 대상부전 및 급사를 설명할 수 있다2,22). 

acety-CoA의 결핍으로 인해 포도당 생성, 요소 생성 

또는 케톤 생성의 활성화가 불가능하고, 그로 인한 에

너지 결핍은 저케톤성 저혈당, 젖산혈증 또는 고암모니

아혈증을 유발할 수 있으며2,23), 이는 영유아 및 어린 

소아 환자에서 경련, 혼수 상태 및 뇌 손상을 유발할 수 

있다4,8). LCHAD 결핍증과 TFP 결핍증에서는 특징적

으로 진행성의 비가역적 신경병증 및 망막병증이 발생

한다15,24,25). LCHAD 결핍증 또는 TFP 결핍증을 가진 

태아를 임신한 이형접합체의 보인자인 모체에서는 급

성 지방간(acute fatty liver of pregnancy, AFLP) 

또는 용혈, 간 효소 상승 및 혈소판 감소(hemolysis, 

elevated liver enzymes, and low platelets, HELLP) 

증후군이 합병되는 수도 있다26). 이러한 합병증의 정확

한 발생 기전은 잘 알려져 있지 않지만 지방산 중간체

의 축적으로 인한 것으로 생각되고 있다15,27).

대부분의 장쇄 지방산 산화 장애에서 명확한 유전자

형-표현형 상관관계가 존재하지 않는다. LCHAD 결핍

증에서는 c.1528G>C (p.E510Q) 변이가 흔하다고 알

려져 있지만, 이질적인 임상 표현형을 나타내어 다른 

환경적 및 유전적 요인의 중요성을 시사한다8,9).

2. Acylcarnitine profile과 연관 검사 

신생아 선별검사는 장쇄 지방산 대사 장애의 대부분
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에서 특징적인 혈장 acylcarnitine profile을 감지하여, 

조기 및 무증상 진단이 가능하다8). 그러나 일부 환자에

서는 신생아 선별검사 결과가 나오기도 전에 증상이 나

타나거나 일부 환자는 장기간의 추적 관찰 기간 동안 

무증상 상태를 유지할 수 있다19). American College 

of Medical Genetics and Genomics와 National 

Coordinating Center for Regional Genetics Net-

works (NCC)에서 개발한 ACMG ACT 시트는 광범

위 신생아 선천성 대사이상 선별검사에서 특징적인 

acylcarnitine profile (Table 1)을 보일 때 이에 대한 

진단 알고리즘을 제시하고 업데이트하고 있어 진단에 

참고할 수 있다28). 신생아 선별검사에서 CPT1 결핍증

에서는 C0가 증가되어 있는데 신생아기에는 C0 증가

가 분명하지 않을 수 있어 C0/(C16+C18)비의 증가가 

질환의 단서가 된다28). CACT 결핍증 또는 CPT2 결

핍증은 C16 및/또는 C18:1이 증가한다28). VLCAD 

결핍증은 C14:1이 높게 나타난다28). LCHAD 결핍증 

또는 TFP 결핍증은 C16-OH 및/또는 C18이 증가한

다28). 신생아 선별검사 결과 또는 임상 증상이 장쇄 

지방산 산화 장애 환자로 의심되는 경우, 혈장 acyl-

carnitine 또는 총 및 유리 carnitine으로 확인하면 진

단될 수 있는데, CACT 결핍증과 CPT2 결핍증 또는 

LCHAD 결핍증과 TFP 결핍증은 각각 혈장 acyl-

carnitine profile이 비슷하기 때문에 효소 활성 또는 

유전자 이상을 확인해야 한다28,29). 소변 유기산 분석은 

일부 장쇄 지방산 대사 이상에서 도움이 될 수 있으며

28,30), LCHAD 결핍증과 TFP 결핍증은 소변 유기산 

분석(Table 1)에서 3-hydroxydicarboxylic acid가 

검출된다5). 일반적인 검사는 혈액, 전해질, 혈액 가스, 

젖산, 암모니아, 간기능 검사, 크레아틴인산화효소

(creatine phosphokinase, CPK)를 시행하여 대사 이

상을 확인할 수 있다28).

치     료

1. 급성 대사 위기 치료

장쇄 지방산 산화 장애 환자에서 열성 질환 같은 급

성 대사 위기에 이화 작용을 방지하기 위해 수분 및 칼

로리 섭취 증가를 집에서 시도해 볼 수 있다. 경증에서 

중등도의 경우 3-4시간 마다 탄수화물이 풍부한 수분

을 경구 또는 장내로 섭취한다. 그러나 섭취량이 충분

하지 않거나 표준 소변검사 담금띠(dipstick)로 근색소

뇨(myoglobinuria)가 검출되면 입원해야 한다31). 급성 

에피소드의 경우와 경구 섭취가 불량할 때 또는 수술을 

위해 금식할 때 병원에서 적절한 전해질과 1.5배 유지 

수액 주입 속도로 10% 포도당을 포함하는 포도당 용

액 정맥 주사를 통해 칼로리 공급을 유지하면, 일반적

으로 이화 작용을 억제하기에 충분한 8 mg/kg/min의 

포도당이 공급될 수 있다31). 혈청 전해질, 크레아티닌 

및 CPK를 모니터링하고 CPK가 감소하는 경향이 있

을 때까지 치료를 계속해야 한다15). 환자가 심한 고혈

당(예: 혈당>250 mg/dL)이 발생하고 대사 대상 부전

의 징후가 있는 경우에 동화 상태를 촉진하기 위해 포

도당 주입 속도를 감소시키지 않고 인슐린 주입을 분

당 0.01 IU/kg 용량으로 시작하는 것을 고려해야 한

다. 인슐린의 양은 혈당 수치를 100-150 mg/dL로 유

지하도록 조절한다31). 심장 기능이 안 좋을 경우 중심

정맥을 사용하여 더 낮은 속도로 더 농축된 15-25% 

포도당 수액 정맥내 주사를 고려한다. 또한, 정맥내 수

액을 중지할 때 반동성 저혈당을 피하기 위해 속도를 

천천히 줄이도록 주의해야 한다. 환자가 증상이 있는 

경우, 하루 필요 칼로리(Daily Calorie Intake, DCI)는 

유지 칼로리의 100-150%이어야 한다. 경구 섭취가 

가능하면 중쇄 중성지방(medium-chain triglyceride, 

MCT)을 경구로 2-3 g/kg/일의 양을 3회 또는 4회 

분복한다31). carnitine 보충은 장쇄 지방산 산화 장애

의 경우 부정맥 유발의 가능성 때문에 이차적 carnitine 

결핍이 발견된 경우에만 도움이 될 수 있다32). 

2. 안정기 유지 치료

장쇄 지방산 산화 장애의 영양 관리의 주요 목표는 

첫째, 급성 대사성 위기를 발생시키는 금식과 같은 β-

산화와 이화작용을 예방하고, 둘째, 식이 장쇄 지방의 

양을 제한함으로써 에너지 생산을 위한 기질로서 장쇄 

지방을 제한하고, 셋째, 소아에서 정상적인 성장과 발

달을 위해 적절한 영양소를 제공하는 것이다15). 
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1) 지방산 산화 장애에서 최대 금식 허용 시간

지방산 산화 장애에서 지방산을 연료로 사용할 수밖

에 없는 이화 상태를 막기 위해 금식을 하지 않는 것이 

매우 중요하다. 연령대별 안전한 금식의 최대 허용 시

간은 신생아는 3시간, 6개월 미만은 4시간, 6개월에서 

12개월 사이의 영아는 낮에는 4시간, 밤에는 6-8시간, 

12개월 이상부터 어린이는 낮에는 4시간, 밤에는 10- 

12시간이다33). 대부분의 지침에서 권장하는 12개월 이

상의 최대 단식 시간은 8-10시간이다15,34). 

2) 장쇄 지방산 산화 장애 환자의 식단

장쇄 지방산 산화 장애 환자는 고탄수화물 · 장쇄 지

방 제한한 저지방 식이에 MCT를 보충한다35). 영아기

에는 하루 필요 칼로리 중 지방은 40-45%로 제한하

고, 그 중 장쇄 지방은 중증은 최소 10%, 경증의 경우 

20%를 포함하도록 한다. 모유는 지방 함량이 높아서 

증상이 있는 영아에서는 모유수유를 중단해야 할 수 있

다. 경증 또는 무증상인 경우는 모유수유가 가능할 수 

있지만 MCT가 포함된 대사 조제분유와 모유를 교대로 

수유하거나 유축된 모유에 대사 조제분유를 보충하는 

것을 고려한다15). 아동기 및 성인기에는 하루 필요 칼

로리의 30-35%를 지방으로 제한한다. 중증은 장쇄 

지방을 하루 필요 칼로리의 10-20%로 제한하고 나머

지 칼로리는 MCT로 보충한다36). 환자는 필수 지방산 

결핍을 막기 위해 위해 장쇄 지방을 완전히 금하지는 

않고 최소 칼로리의 총 10%로 제한하여 섭취해야 한

다. 필수지방산인 리놀레산(오메가6) 및 α-리놀렌산

(오메가3)은 일반적으로 호두 또는 아마씨유와 같은 

특정 오일로 보충하여 에너지의 3%, 에너지 섭취량 1 

%로 구성해야 한다. 오메가3 중 하나인 도코사헥사엔

산(docosahexaenoic acid, DHA)은 뇌, 시각 및 면역 

기능과 지용성 비타민 결핍 예방에 중요하며, LCHAD 

결핍증과 TFP 결핍증 시 보충해야 한다15). 밤 동안 대

사 이상을 막기 위해 복합 탄수화물이 풍부한 간식이 

취침 전 권장한다37). 일부 환자의 경우 밤새 저혈당을 

예방하기 위해 옥수수 전분 요법이 도움이 될 수 있다

9). 저혈당을 막기 위한 영양 과잉으로 체중이 증가한 

후 감량을 시도하면 대사 위기를 초래할 수 있기 때문

에 체중 관리에 주의해야 한다37).

중성지방은 글리세롤 뼈대에 3개의 지방산이 부착된 

지질 분자로, 지방산과 유사하게 단쇄 중성지방(short- 

chain triglyceride, SCT), 중쇄 중성지방(MCT), 장

쇄 중성지방(long-chain triglyceride, LCT)으로 명명

한다38). MCT는 장쇄 지방산 산화 장애를 유발하는 효

소적 결함의 영향을 받지 않는 자연 상태의 지방으로 

짝수 사슬 C6, C8, C10 및 C12 지방산의 혼합물이다

7). MCT는 LCT에 비해 우선적으로 가수분해되며, 유

리된 중쇄 지방산은 또한 주로 심장, 근육, 신장 및 간

과 같은 기관에서 우선적으로 산화된다38). MCT는 약

물이 아닌 건강 보조 식품으로서, 각 상품마다 성분의 

조성에 차이가 있다. 장쇄 지방산 산화 장애 환자는 질

병의 중증도에 관계없이 MCT에 대한 순응도 및/또는 

내약성의 차이를 보인다33). MCT는 하루에 60-100 

mL/day을 모든 식사에 걸쳐 균등하게 나누어 복용한

다. MCT는 다양한 식품 및 음료(예: 뜨거운 시리얼, 

수프, 소스, 국, 스무디, 과일/야채 주스, 핫초콜릿, 커

피, 차)에 혼합해서 먹는다. 단, 150℃ (302°F) 이상 

가열해서는 안 되며, 3주 이상의 유일한 지방 공급원이 

되어서는 안 되고, 3주 후에는 필수 지방산 결핍 위험

을 줄이기 위해 높은 필수 지방산 함유 식물성 기름을 

식단에 포함시켜야 한다38).

대사 조제분유를 사용하는 영아는 일반적으로 증상 

없이 MCT에 적응하지만, 이후의 시기에 처음 치료를 

시작하는 환자는 복부 불편, 경련, 헛배 부름, 팽만감 

및 설사를 포함한 위장 증상을 경험할 수 있다. 이 경우 

1일 용량을 줄이고 원하는 최종 목표 용량까지 천천히 

증량하면 일반적으로 증상이 해결된다8). 장쇄 지방산 

대사 장애 환자는 운동 전과 장시간 운동 중에 저지방 

간식을 섭취해야 한다. 격렬한 운동 30-45분 전에 

MCT를 투여하면 장쇄 지방 축적이 감소한다. 2시간마

다 탄수화물과 수분을 추가로 섭취해야 한다35).

3) Triheptanoin (UX007, DojolviⓇ)

MCT를 함유한 짝수 사슬 지방이 장쇄 지방산 산화 

장애에서 결핍된 효소를 완전히 우회할 수 있기 때문에 

장쇄 지방산 산화 장애 환자에게 MCT를 보충하면 임

상 증상을 예방할 수 있다고 예측되었다4,8). 그러나 임

상 증상은 환자에서 지속되었으며, 부분적으로는 TCA 
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회로에서 홀수 사슬 중간체의 고갈 및 후속되는 지속적

인 에너지 결핍으로 인한 것으로 인식되어, 식품 등급 

triheptanoin은 2-탄소 및 3-탄소 중간체를 모두 생

성하므로 생리학적으로 보다 균형 잡힌 MCT로 제안되

었다4,8). 

triheptanoin은 3개의 홀수 사슬 7-탄소(hepta-

noate) 지방산 분자가 에스테르 결합을 통해 글리세롤 

뼈대에 연결되어 있는 새로운 합성 MCT이다. 경구 투

여 후 triheptanoin은 장에서 췌장 리파아제에 의해 가

수분해 되어 유리 heptanoate 분자를 방출한다39). 유

리 heptanoate는 장쇄 지방산 산화 장애 환자에서 결

핍된 효소를 우회하여 이중 사립체 막을 통과할 수 있

고 사립체 내에서 단쇄 및 중쇄 지방산 산화 효소에 

의해 산화되어 각 heptanoate 분자에 대해 acetyl- 

CoA 2분자와 propionyl-CoA 1분자가 생성된다7). 

acetyl-CoA는 TCA회로에 들어가 ATP를 생성하거

나 케톤 생성을 위한 기질이 되는 반면, propionyl- 

CoA는 succinyl-CoA 및 succinate로 추가 대사되어 

장쇄 지방산 산화 장애에서 이차적으로 결핍될 수 있는 

TCA회로 중간체를 재공급하여 포도당신생합성에 필요

한 ATP 생산을 회복하고 혈당과 간 글리코겐 저장을 

증가시킨다6,8,40).

FDA는 3개의 임상시험을 통해 triheptanoin이 휴

식 시 좌심실 박출률 개선 및 좌심실 질량 감소, 운동 

중 심박수 감소와 같은 심장 기능 개선41), 횡문근 융해

증, 저혈당 및 심근병증과 같은 중증 에피소드의 감소

39,42,43)로 삶의 질 개선에 효과가 있음을 확인하고 치료

약제로서 승인하였다7). triheptanoin은 500 mL/병

(8.3 kcal/mL 공급)으로 공급되는 경구용 액체로 상업

적으로 이용 가능하며, 일일 용량을 4회로 나누어 식

사 또는 간식과 함께 투여한다. 초기 용량은 일일 칼로

리 섭취량의 10%로 시작하여 2-3주에 걸쳐 목표 용

량 35%까지 천천히 증량한다8). triheptanoin의 임상

시험에서 보고된 가장 흔한 이상반응은 복통, 설사, 구

토, 메스꺼움을 포함한 위장 장애였다39,41-43). 위장 반

응은 일반적으로 중증도가 경증에서 중등도였으며 이

는 음식과 혼합된 소량을 자주 먹음으로써 조절될 수 

있었다39,41-43).

결     론

모든 장쇄 지방산 산화 장애 환자는 신생아 선별검

사 또는 임상증상으로 진단 후 금식을 피하고, 고탄수

화물 · 저지방 식이 및 장쇄 지방 제한 식이를 하고, 칼

로리 및 지방산 공급원으로 MCT를 보충하는 전통적인 

치료법을 해도, 저혈당, 심근병증 및 횡문근 융해증 등

이 중증 질환의 재발의 위험에 놓여 있다. 장쇄 지방산 

산화 장애 환자 치료제로서의 triheptanoin의 FDA 승

인의 근거가 된 여러 연구에 따르면 triheptanoin은 

중증 임상 증상을 완전히 제거하지는 않지만, 임상 경

과의 개선을 보여 주어39,41-43), 환자와 환자의 가족, 임

상의사 모두에게 고무적이라고 할 수 있겠다. 장쇄 지

방산 산화 장애 환자들의 triheptanoin에 대한 접근이 

용이할 수 있기를 바라며, 향후 다국적 여러 연구들을 

통해 triheptanoin 치료에 대한 가이드라인이 잘 확립

되고, triheptanoin이 해결하지 못한 문제를 해결할 새

로운 약제의 개발로 이어지기를 바란다. 
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