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서       론

  영아 초기에 특징적인 피부병변과 함께 탈모증, 

만성설사, 성장장애 및 행동변화 등이 유발되는 장

병성 선단 피부염(Acrodermatitis enteropathica)은 드

문 상염색체 열성 유전질환으로서, 임상적인 소견

들과 함께 낮은 혈청 아연 농도를 보일시 진단할 

수 있으며, 치료하지 않으면 치명적인 상태로 진행

될 수 있으나 지속적인 경구 아연 투여로 임상적 

증상의 빠른 호전과 함께 정상적인 성장발육을 기

대할 수 있다
1). 국내에서도 몇 례의 아연 결핍증에 

대한 보고가 이미 되었으나 만성설사와 패혈증 증

세를 보인 장병성 선단 피부염의 증례는 국내에 

보고된 바가 없다
2∼4). 저자들은 만성설사 환아가 

치료 중 특징적인 피부병변과 범발성 혈관내 응고 

만성 설사와 범발성 혈관내 응고 증후군을 초래한
장병성 선단 피부염 1례
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Acrodermatitis enteropathica, an autosomal recessive disease, usually presents with severe acral and 

circumorificial dermatitis, diarrhea, alopecia, intercurrent bacterial infection during early infancy, 

and is eventually fatal if left untreated. We report a case of acrodermatitis enteropathica in a 2- 

month-old male infant who presented with chronic diarrhea not responsive to conventional therapy 

and developed disseminated intravascular coagulation (DIC). He showed the characteristic eczema-

toid skin lesions, chronic diarrhea, failure to thrive, and low serum zinc concenturation. Zn2+ was 

administered with dramatic improvement of skin lesions, DIC and diarrhea. He rapidly catched up 

normal growth and development on continuing zinc supplementation. (J Korean Pediatr Gastro-

enterol Nutr 1999; 2: 240∼244)
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증후군이 발생한 후 아연 투여로 피부병변 및 전신 

상태의 급속한 호전을 보이며 이후 정상적인 성장

발달을 해오고 있는 환아 1례를 보고하는 바이다.

증       례

  환  아: 송○○, 50일, 남아.

  주  소: 만성 설사, 말단 및 공구 주변부의 피부 

병변.

  출생력 및 과거력: 첫 번째 아기로 제태기간 39

주, 3.0 kg로 제왕절개술에 의해 출생하였으며 출

생시 특이 소견 없었고 임신중 약물 복용력도 없

었다.

  가족력: 특이사항 없었음.

  현병력: 환아는 출생시부터 분유 수유를 해오던 

중 생후 15일 경부터 하루 3∼4차례의 설사 및 구

토가 생겼으나 저유당분유 수유 및 약물요법에 호

전이 없이 증상이 지속되었다. 생후 35일경 발열, 기

면, 점액성 설사 및 복부팽만 등으로 입원하여 검

사상 백혈구 11,700/mm
3 (band form 50%), 혈소판 

388,000/mm
3이었다. 생후 40일째 혈소판 37,000/mm3, 

PT/PTT/FDP/fibrinogen 25.7"/88.6"/+/58 mg/dl로 범

발성 혈관내 응고증 소견을 보였으며, protein/albu-

min 4.1/2.3 g/dl으로 낮았고 분변 검사상 다수의 백

혈구 및 적혈구가 관찰되었다. 복부 초음파 및 X-

선 검사상 ileus소견 및 장관벽이 두꺼워져 있었고 

소량의 복수가 관찰되었으며, 혈액 배양검사는 음

성이었다. 항생제, 신선동결혈장 및 감마글로불린 

등으로 치료받던 중 입원 6일경부터 말단 및 입, 

회음부 주변의 피부병변이 발생되었고 피부병변 

Fig.1. Eczematoid and desquamative skin lesions before zinc supplementation. (A: perioral, B: perineal, C: feet, 
D: hands)
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및 설사가 지속되어 생후 50일째 경북대학교병원

으로 전원되었다. 전원 당시 하루 3∼4차례의 설

사가 있었으나 점액이나 혈변은 없었다.

  이학적 소견: 전원 당시 체온 36.5
oC, 혈압 95/60 

mmHg, 맥박수 140회/분, 호흡수 30회/분이었으며 

체중은 2.9 kg (3백분위수 미만)으로 출생체중 3.0 

kg에 미치지 못하는 상태였다. 전신 소견으로 약간 

기면 상태에서 자주 보채는 편이었으며 복부 팽만

이 관찰되었다. 간은 2 cm 정도 촉지되었으며 비

장은 촉지되지 않았다. 입, 회음부 주변 및 손, 발 

등의 사지말단부에 대칭적으로 가피와 딱지를 동

반한 홍반성 발진 및 습진양의 피부병변이 광범위

하게 관찰되었다(Fig. 1).

  검사소견: 전원 당시 말초 혈액 검사상 혈색소 

8.5 g/dl, 백혈구 5,900/mm
3, 혈소판 116,000/mm3이

었으며 적혈구 침강속도는 4 mm/hr이었다. AST/ALT 

28/22 IU/L, protein/albumin 6.5/3.8 g/dl, PT/PTT 51%/ 

37"이었으며 TORCH는 음성이었다. 혈청 아연치는 

67 μg/dl (정상범위: 61∼121 μg/dl)로 낮았다.

  치료 및 경과: 경구 Zn
2+ 20 mg/day 투여 후 2일

째 피부 병변의 가피가 줄고 홍반이 엷어지며 습

진양 병변이 소실되었다. 전원 5일째 Zn
2+ 1 mg/kg

로 감량하였으며 8일째 피부병변 대부분이 소실되

었다(Fig. 2). 정맥 영양은 끊고 가수분해 분유로 

수유를 계속하면서 전원 10일째 퇴원하였다. 외래

에서 아연 공급을 1주간 임의 중단해 본 결과 혈

청 아연치는 40 μg/dl이었으며 이후 다시 설사와 

피부 병변이 생겨 아연 공급을 재개하였다. 현재까

지 경구 Zn
2+ 1 mg/kg 공급하며 추적 관찰중 생후 

9개월에 8.1 kg (10∼25백분위수), 생후 25개월에 

13.8 kg (75∼90백분위수)으로 매우 양호한 체중 

증가와 발육을 보이고 있다.

Fig. 2. Improved skin lesions 1 week after zinc supplementation. (A: perioral, B: perineal, C: feet, D: hands)
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고       찰

  아연 결핍은 성장기 동안의 성장 부진과 남아의 

성선 발달에 장애를 초래하며 그 밖에도 피부 병

변, 식욕 부진, 기면 상태, 상처 치유의 지연, 감각

신경 이상, 세포 매개성 면역 장애를 일으킨다. 장

병성 선단 피부염은 심한 아연 결핍증으로서 아연

을 공급하지 않을 경우 치명적인 질환으로 상염색

체 열성 유전을 한다
5). Danbolt와 Closs6)가 처음 기

술하였으며, 1973년 Moynahan과 Barnes
7)가 아연을 

경구 투여하여 임상 증상의 호전을 보게 되어 아

연 결핍이 그 원인으로 보고되었다.

  장병성 선단 피부염의 병리 기전에 관하여는 많

은 가설들이 제기되어 왔다. Lombeck 등
8)과 Weis-

mann 등
9)
이 

65
Zn을 이용하여 장에서의 아연 흡수 

장애를 그 원인으로 보고하였으며, Evans와 John-

son
10)
은 이를 장내의 아연 흡수와 관련된 저분자량

의 zinc-binding ligand의 부족으로 설명하였으며, 

Sandstrom 등
11)
은 일차적 결함이 아연의 세포내 대

사 과정에 있고 이차적으로 장 점막에 병변이 생

겨서 아연의 흡수 장애를 초래한다고 하였다. 또 

Grider와 Young
12)
이 섬유아세포를 이용하여 정상인

과 장병성 선단 피부염 환자의 5’ nucleotidase 활성

도와 세포내 아연 함량을 측정하여 아연 대사의 

장애가 있음을 보고하였다. 그러나 아직까지는 정

확한 생화학적 병변 및 기전이 밝혀지지 않고 있다.

  아연은 인체의 여러 부분의 정상 작용을 위한 필

수 인자로서, 300여 효소의 활성에 필요하고 DNA 

합성, 세포 분열, 단백 합성에 필요하며, 여러 종류

의 growth factor와 steroid 수용체의 유전적 발현에

도 Zn finger protein이 관여하며 세포성 면역에도 

관여하는 것으로 보고되고 있다
5,13,14).

  아연의 결핍은 선천적으로 생기는 장병성 선단 

피부염 외에도 후천적으로 섭취량의 부족, 장 질환

에 의한 흡수 장애, 체내 소모의 증가 등이 아연 

결핍의 원인으로 알려져 있다
15∼17). 사지 말단부와 

공구부에 가피를 동반한 홍반성 발진이 나타나면

서 탈모증, 설사 등의 증상과 성장장애, 세포면역

성 기능의 이상 등이 결핍 증상으로 나타난다고 

하였다
5,18). 그러므로 만성 설사 환아에서 특징적인 

피부 병변과 함께 만성설사가 치료에 잘 반응하지 

않을 때에는 아연 결핍을 고려해 보아야 하겠다.

  범발성 혈관내 응고 증후군을 동반한 본 증례와 

같이 아연의 결핍은 면역기능의 이상을 초래하는

데 Oleske 등
19)과 Chandra 등20)은 흉선의 위축, 림

프구 증식 감소, helper T cell의 감소, anergy, 흉선 

호르몬 부족 등을 보고하였고, Allen 등
21)은 림프구 

감소증, helper T cell 감소, NK cell 감소를 보고하

였으며, Prasad 등
22)은 IL-2 생산의 감소를 보고하

는 등 현재까지 그 기전에 대해 계속 연구 중이다.

  진단은 특징적인 임상 증상과 혈청 아연치의 감

소로 확진할 수 있으나, Krieger 등
23)은 혈청 아연

치가 정상이었던 장병성 선단 피부염 환자를 보고

하면서 Zinc-binding ligand의 부족에 그 원인이 있

다고 하였다. 그 외 진단에 도움이 되는 검사로는 

소변의 아연함량, 백혈구내의 아연함량, zinc의존

성 효소인 alkaline phosphatase, carbonic anhydrase, 

nucleoside phosphorylase, ribonuclease 및 혈장내 metal-

lothionein 농도 등이 있다.

  치료는 장병성 선단 피부염의 경우 1일 20 mg에

서 45 mg의 Zn
2+의 경구투여로 증상의 호전을 보

게 되며 영아에서는 더 적은 용량으로도 효과를 

나타낼 수 있고, 후천적인 경우 0.5∼1.0 mg Zn
2+/ 

kg/day로 수 주에서 수 개월 치료시 완치될 수 있

다
1). 이러한 치료는 장관내 아연농도를 증가시켜 

아연 흡수의 확산 분력을 자극함으로서 효과를 보

리라고 추측되고 있다
24). 과다한 아연 투여는 혈청 

구리의 감소를 초래하여 빈혈, 중성구 감소증, 골

조송증 등을 나타내고 심하면 골절, 경련, 정신지

체 등의 증상을 일으킬 수 있으므로 치료시 혈청 

아연 및 구리의 농도를 측정하여야 한다
11).

  결론적으로 장병성 선단 피부염의 경우 여러 특

징적 증상 및 면역기능의 이상을 초래하나 아연의 

투여로 빠른 증상의 호전 및 면역기능의 정상화가 

가능하다. 또한 영아기 만성 설사 환아에서는 장 점

막의 병변으로 아연 결핍을 잘 동반하고 아연은 세

포분열에 영향을 끼쳐 장 점막 재생에 도움을 줄 
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수 있으므로 특징적인 피부 병변을 보이는 만성 

설사 환아에서 아연 결핍증을 의심하고 치료적 진

단을 시도해보는 것이 바람직할 것으로 생각한다.

요       약

  저자들은 만성설사와 범발성 혈관내 응고 증후

군을 동반한 2개월된 남아에서 장병성 선단 피부

염을 의심하여 아연을 경구 투여한 후, 증상호전을 

보인 장병성 선단 피부염 환아 1례를 경험하였기

에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.
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