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광응고술에 반응하지 않고 급속한 진행을 보인
선천성색소 결핍증 환아의 후극부 증식성 망막증 1례

이규철·김영식*·김일환**·허허걸***

〓 요 약 〓

출생시부터 피부의 반점과 수포를 보여 피부조직검사상 색소결핍증으로 진단된 생후 1 1일된

여아의 우안 망막에서 증식성 망막증이 발견되었다. 시신경유두를 중심으로 황반부를 조금 넘어

선 지점을 반경으로 하는 후극부망막에만 혈관이 분포되어 있었고 무혈관성지역과의 경계부에는

신생혈관이 보였다. 전신적 평가상 동반된 이상은 없었다. 생후 2 2일에 전신마취하에서 도상 다

이오드레이저를 이용하여 무혈관성 망막에 3 6 0도 광범위 광응고술을 가능한 한 충분히 시행하

였음에도 불구하고 치료 3주 후 시신경유두에서 섬유혈관대가 유리체강내로 증식하여 있었다(한

안지 41:272~275, 2000).

〓 A b s t r a c t 〓

A Case of Pro g re s s i ve Pro l i fe ra t i ve Retinopathy

in Incontinentia Pigmenti after Photocoagulation

Kyuchul Rhee, M.D., Young-Sik Kim, M.D.*, 

Il Whan Kim, M.D.**, Khul Huh, M.D.***

A 11-days-old female was diagnosed as incontinentia pigmenti by skin

biopsy was referred for ophthalmological examination. The fundus of the

right eye showed vacularization only in the posteroir pole and neovasculariza-

tion in the junctional area between vascular and avascula retina. Systemic
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색소결핍증(incontinentia pigmenti)은 드문

유전 질환으로 X 성염체 우성으로 유전되며 신경

외배엽에서 기원하는 조직의 이상을 나타낸다. 피

부, 신경계, 골격계, 치아 등의 이상과 더불어 안

구의 이상도 동반할 수 있다1 ). 안구에 나타나는

소견중 시력예후에 중요한 것은 증식성 망막증이

며 진행되면 망막박리와 안구로(phthisis) 상태에

이를 수 있다. 안병증을 동반하는 빈도는 약 1 / 3

정도라고 한다2 ). 망막증에 대한 치료는 효과가 그

리 양호하지는 않으며 아직 확립된 치료기준은 없

는 실정이다. 국내에서는 1 9 8 1년 고등3 )이 최초로

안병증을 동반한 경우를 보고하였으며, 유등4 )은

1 9 9 1년 진행성 증식망막증을 동반한 환아를 냉동

응고술로서 처치한 예를 보고하고 있다. 저자들은

생후 1 1일의 환아에서 후극부 신생혈관증식을 발

견하여 광범위 광응고술로 처치하였음에도 불구하

고 광응고후 3주만에 급속도로 진행하여 시신경유

두에서 섬유혈관대가 유리체강으로 자라난 증례를

보고하는 바이다.

증 례

2 8세의 산모에서 태생 3 9주에 정상 질식분만된

여아가 출생당시부터 전신의 피부에 반점과 수포

가 존재하여 본원 피부과에서 조직검사상 특징적

인 표피내 호산구( e o s i n o p h i l )를 함유하는 수포를

보여 색소결핍증(incontinentia pigmentosa)으

로 진단된 후 안과적 평가를 위해 생후 1 1일에 본

원 안과로 자문 되어졌다(Fig. 1a, b).

환아는 전신적 검사, 신경학적 검사상 특이할 만

한 이상은 발견되지 않았다. 특이할 만한 가족력은

없었으며 부모의 안과적 검사상 이상소견은 발견되

지 않았다. 환아는 안과 검사상 각막, 홍채, 수정

체등 전안부의 이상소견은 없었으나 안저검사상 좌

안은 망막혈관이 주변부 혈관까지 자라나 있었으며

기타의 망막이상은 없었다. 그러나 우안에서 시신

경유두를 중심으로 황반부를 조금 넘어서는 지점을

반경으로 하는 영역에만 혈관이 존재하였다. 그 지

점으로부터 주변부에 위치한 망막은 무혈관성이였

으며 두 지역의 경계부에 신생혈관이 자라나 있었

고 시신경유두신생혈관은 없었고 망막박리도 없었

다(Fig. 2a). 환아는 생후 2 2일에 전신마취하에

무혈관성 망막부위의 가능한 한 전영역에 도상 검

안경 다이오드레저를 사용하여 충분한 강도로 3 6 0

도 광응고술(power 500㎽, duration 0.1msec,

3 3 5 4회)을 시행하였다(Fig. 2b). 이때 전신마취하

에서 검사한 안축장은 우안 1 8 . 0 1㎜, 좌안 1 7 . 9 8

㎜였으며 각막직경은 양안 모두 수직 1 0㎜, 수평

1 0 . 5㎜로 정상범위였다. 토노펜( T o n o p e n )으로 측

정한 안압은 전신마취하 우안 9, 좌안 8㎜H g였다.

전신마취하 조절마비 검영법 결과는 우안 + 3 . 0 -

2.0 Axis180도, 좌안 + 3 . 2 5 - 1 . 5 A x i s 1 1 0도 였다.

그러나 충분한 3 6 0도 광범위 광응고술에도 불구하

고 레이저 시술 3주 후의 안저검사상, 시신경유두

에서 신생 섬유혈관대가 유리체강내로 증식하여 자

라들어 오고 있었다(Fig. 2c). 환아는 그 이후 추

적관찰에서 누락되었다.

고 찰

색소결핍증은 X 성염색체 우성유전방식을 보이

는 질환으로 여아에서만 나타나며 이환된 남성태아

는 사산하게 된다5 ). 질병을 유발시키는 유전자는

X 염색체의 Xp11 band에 있는 것으로 m a p p i n g

되었다2 ). 이환된 여아는 출생 후 9 0 %에서 체간과

사지에 수포성병변을 나타낸다2 ). 이 병변은 유아기

에 위축된 저색소성의 구진이나 선상구진으로 변하

게 된다. 1976년 C a r n e y등은 그때까지 발간된 논

evaluation revealed no associated abnormality. At 22 days of age, we ablated

avascular retina with indirect diode laser photocoagulation under general

anesthesia. Despite extensive 360 degree photocoagulation, fibrovascular pro-

liferation was found to extend into vitreous cavity from optic disc 3 weeks

after photocoagulation(J Korean Ophthalmol Soc 41:272~275, 2000).

Key Words : Incontinentia pigmenti, Fibrovascular proliferation, Photo-

c o a g u l a t i o n



문에 나타난 6 5 3명의 색소결핍증 환자에 대한 분

석을 하였다. 그들에 따르면 중추신경계의 이상은

약 3 0 %에서 나타나며 정신지체, 미세두개골, 경련

등을 보인다2 ). 치아의 이상은 약 6 5 %에서 나타나

고 골격계 및 귀의 이상도 보고하고 있다. 또한 안

과적이상은 3 5 %에서 발견되었다고 한다2 ). 안구에

서는 백내장, 각막이상6 ), 홍채저색소증7 ), 소안구증

이 나타날 수 있고 망막후극부 또는 주변부 혈관이

상, 중심와 저형성, 시신경위축 등을 일으킬 수 있

다1 , 2 ). 그중 시력예후에 중요한 것은 후극부에서 망

막신생혈관을 야기시키는 증식성 망막증으로 진행

하게 되면 견인성 망막박리를 야기하게 되고 수정

체후막(retrolental membrane)상태로 까지 진행

하여, 백색동공(white pupil)을 나타내게 된다.

그러나 각 경우에 있어서의 망막증의 진행속도는

다양하다고 한다.

소아연령에서 견인성망막박리를 야기시킬 수 있

는 질환은 미숙아망막증, 가족성 삼출유리체망막
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Figure 1-a. Patches and vesicles on the trunk and extremities in 11 day old female. b . Light microscopic find-

ing showing characteristic intraepithelial vesicles containing numerous eosinophils(arrow head)(H-E stain, ×2 0 0 ) .

Figure 2. Fundus photographs of right eye in

same patient as in fig. 1, a . shows neovascular-

ization between vascularized and avacular retinal

area at 11 days of age. b . shows laser reaction

after panretinal indirect diode photocoagulation at

22 days of age. c . shows massive proliferating

fibrovascular band(B) extending from optic

disc(arrow head) into vitreous cavity at 6 weeks

of age, 3 weeks after photocoagulation.
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증, 외상, 톡소카리아증, 일차성 증식유리체 등이

있으므로 비록 발생빈도는 드물지만 특히 신생아

기에 피부발진을 보인 여아에서의 감별질환으로서

염두에 두어야 한다8 ). 본 증례는 생후 1 1일에 이

미 후극부에 신생혈관이 발생되어 있었다. 조기의

미세한 망막혈관의 변화는 환아가 어린 경우에는

전신마취하에서 형광안저촬영술을 시행하여 찾을

수 있다고 한다1 ). 본 증례에서는 각막이나 홍채,

수정체의 이상은 발견되지 않았으며 안축장이나

검영법소견도 정상범주였다. 안저에서는 후극부

망막의 신생혈관이 단안에서만 생후 1 1일에 발견

되었다.

색소결핍증에서의 망막증의 치료는 자연경과가

완전히 이해되지 못한 상태이므로 확립된 치료기

준 또한 없으나 미숙아 망막증과 유사한 점이 있

으므로 미숙아 망막증의 처치에 준하여 치료하는

경향이 있다4 , 9 ).

대부분의 보고는 무혈관성 망막에 냉동응고술
4 , 1 0 )이나 레이저광응고술1 1 - 1 3 )을 시행하였다. 또한

견인성 망막박리가 발생한 망막을 유리체절제술로

유착시켰다는 보고도 있다9 ). 그러나 적절한 치료

에도 불구하고 망막박리가 적지 않게 발생하며9 ),

망막박리가 발생하면 재유착시키기가 매우 힘들어

예후가 불량한 것으로 알려져 있다1 4 ).

Shah 등은 주변부망막의 혈관이상과 무혈관성

이외에 시신경유두의 신생혈관발생이 색소결핍증

의 망막증의 진행을 나타내는 소견이라 보고 치료

의 지침으로 삼아야 한다고 하였다1 4 ). 그러나 이

질환의 빈도가 적으므로 치료효과에 대한 체계적

인 분석은 없는 실정이다.

국내에서의 치료경험은 유등이 냉동응고술을 이

용하여 증식성 망막증의 진행을 막았다는 보고가

있다4 ). 본 증례는 생후 1 1일에 발견되었을 때 무

혈관성 망막의 영역이 후극부에까지 광범위하였

다. 또한 전신마취하에서 무혈관성 망막의 가능한

한 넓은 영역에 다이오드레이저를 이용하여 광응

고술을 시행하였음에도 불구하고 치료후 불과 3주

만에 시신경유두에서 시작되는 섬유혈관대가 유리

체강내로 증식되어 있었다. 향후 더 많은 치료례

의 보고로 치료기준의 정립에 도움이 되고자 본

증례를 보고하는 바이다.

R E F E R E NC E S

11 ) Goldberg MF, Custis PH : Retinal and other

manifestations of incontinentia pigmenti(Bloch-

Sulzberger syndrome). Ophthalmology, 1 0 0 ( 1 1 ) :

1645-1654, 1993.

12 ) Carney RGJ : Incontinentia pigmenti - a world

statistical analysis. Arch Dermatol, 1 1 2 : 5 3 5 -

542, 1976.

13 ) 고현정, 안정숙 : 안증상을 동반한 I n c o n t i n e n t i a

pigmenti 1 예. 한안지, 22:463-467, 1981.

14 ) Yu YS, Cho BJ : Cryotherapy for retinopathy

of incontinentia pigmenti. Korean J Ophthal-

m o l , 5(1):47-50, 1991.

15 ) Lenz W : Zur Genetik der Incontinentia pig -

menti. Ann Paediatr, 1996:149-165, 1961.

16 ) Ferreira RC, Ferreira LC, Forstot L, King R :

Corneal abnormalities associated with inconti -

nentia igmenti. Am J Ophthalmol, 1 2 3 ( 4 ) : 5 4 9 -

551, 1997.

17 ) Manthey R, Apple DJ, Kivlin JD : Iris hypo-

plasia in incontinentia pigmenti. J Pediatr

Ophthalmol Strabismus, 19:279-280, 1982.

18 ) Raab EL : Ocular lesions in incontinentia pig -

menti. J Pediatr Ophthalmol Strabismus, 2 0 ( 2 ) :

42-48, 1983.

19 ) Wald KJ, Mehta MC, Katsumi O, Sabates NR,

Hirose T : Retinal detachments in incontinentia

pegmenti. Arch Ophthalmol, 1 1 1 ( 5 ) : 6 1 4 - 6 1 7 ,

1 9 9 3 .

1 0 ) Nix RR, Apple KJ : Proliferative retinopathy

associated with incontinentia pigmenti. Retina,

1:156-161, 1981.

1 1 ) Watzke RC, Stevens TS, Carney RGJ : R e t i n a l

vascular changes of incintinentia pigmenti.

Arch Ophthalmol, 94:743-746, 1076.

1 2 ) Nishimura M, Oka Y, Takagi I : The clinical

feature and treatment of the retinopathy of

Bloch-Sulzberger syndrome(incontinentia pig -

menti). Jpn J Ophthalmol, 24:310-319, 1980.

1 3 ) Beat W, Rentsch F : Uber das pseudogium bei

der incontinentia pigmenti. Klin Monatsbl augen-

h e i l k d , 165:19-23, 1974.

1 4 ) Shah GK, Summers CG, Walsh AW, Neely KA

: Optic nerve neovascularization in incontinen -

tia pigmenti. Am J Ophthalmol, 1 2 4 : 4 1 0 - 4 1 2 ,

1 9 9 7 .


