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□증 례□

1)

서 론

Netherton 증후군은 1958년 Netherton에 의해 처음 기술된

드문 질병으로, 어린선양 피부병증(ichthyosiform dermatosis),

머리카락이상, 아토피 소질 등 3가지 임상양상을 특징으로 한다
1)
. 피부병변은 만곡성 선상 어린선(icthyosis linearis circum-

flexa, ILC)이나 선천성 어린선양 홍반증(congenital icthyosi-

form erythroderma, CIE)으로 나타나고
2)
, 머리카락 이상으로는

죽상 머리카락(bamboo hair)이 특징적이며
3)
, 그 외 성장지연 및

반복되는 감염 등이 나타나는데, 임상 양상이 매우 다양하여 진

단이 늦어져서 대개는 아동기 때 진단이 되는 수가 많다
4-6)

. 국

내에서는 최 등
7)
에 의해 보고된 바 있으나 신생아기에 보고된

예는 찾을 수 없었다. 이에 저자들은 출생직후 발견된 피부병변

을 기초로 하여 임상소견과 조직검사로 Netherton 증후군을 진

단하고 유아기 동안의 변화과정을 관찰할 수 있었기에 이를 보

고하는 바이다.
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증 례

환 아:생후 1일, 여아

주 소:전신적 낙설상 홍피증

가족력:특이 사항은 없었다.

현병력:재태기간 38주 4일, 출생체중 2,900 g, 제왕절개술로

출생한 환아로, 산전진찰이나 산모병력상 특이 소견 없었고 개인

산부인과에서 Apgar 점수 1분에 7점, 5분에 9점으로 출생하

다. 출생직후 심한 전신적 낙설상 홍피증의 피부병변이 발견되어

신생아 중환자실로 전원되었다.

진찰 소견:출생시 체중은 2,900 g(25 백분위수), 신장은 46

cm(10-25 백분위수), 두위는 33.7 cm(50-75 백분위수) 으며

활력징후는 심박수 169회/분, 호흡수 41회/분, 체온은 36.4℃

다. 대천문은 열려 있었고 얼굴에 외관상 기형은 없었으며 흉곽

의 모양은 정상이었고 대칭적이었으며 호흡음은 양측 폐야에서

깨끗하게 들렸고 심잡음은 청진되지 않았다. 복부는 부드럽고 팽

만되지 않았으며 장음은 잘 들리고 있었고 간비종대나 만져지는

종괴는 없었다. 제대 동맥과 정맥은 모두 정상이었고 동반된 사

지 기형은 없었으나 얼굴, 손바닥, 발바닥을 제외한 전신에 낙설

상 홍피증이 관찰되었으며 등 뒤에 특징적인 나선의 과다색소침

착(Fig. 1)과 다리에 선상의 과다색소침착이 있었다.

검사 소견 및 방사선 소견:입원 당시 말초 혈액 검사상 백

신생아기에 진단된 Netherton 증후군 1례
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Netherton's syndrome is an unusual disorder which consists of triad of ichtyosiform dermatosis,

multiple defects of hair shaft and an atopic diathesis. The finding of bamboo hair is pathognomic in

Netherton's syndrome and the ichthyosiform dermatosis may consist of either ichtyosis linearis cir-

cumflexa or congenital ichthyosiform erythroderma. Often, variability in the clinical features leads to

a delay in diagnosis in many cases. We report a case of Netherton's syndrome diagnosed in the

neonatal period. The patient presented with severe ichthyosis and confirmed microscopically distinc-

tive bamboo hair. (J Korean Pediatr Soc 2003;46:389-392)
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혈구 14,600/mm
3
, 혈색소 14.1 g/dL, 헤마토크리트 41.3%, 혈소

판 236,000/mm
3
이었다. 전해질 검사상 Na 142 mEq/L, K 4.2

mEq/L, CL 105 mEq/L이었으며 생화학 검사상에서는 총 단백

5.5 g/dL, 알부민 2.9 g/dL, AST/ALT 54/15 IU/L로 특이 소

견 없었다. 면역혈청 검사는 IgG 1,020 mg/dL, IgA <23 mg/

dL, IgM 5.3 mg/dL으로 정상이었고, 보체 검사도 모두 정상

범위 다. 염색체 검사는 46, XX로 정상이었고 환아의 TORCH

검사도 산모의 TORCH 검사와 비교하여 정상 소견 보 으며,

흉부 방사선 및 감별 질환인 색소 실조증(incontinentia pig-

menti)에서 동반되는 중추 신경계 이상을 확인하기 위해 검사한

뇌 자기 공명 상에서 이상소견 없었다.

치료 및 경과:피부 조직검사에서 과각화증, 이상각화증 등의

어린선(ichthyosis) 소견 보이고(Fig. 2) 머리카락 현미경 소견

상 모간에 공모양의 원위부가 소켓모양의 근위부로 중첩된 죽상

머리카락 소견을 볼 수 있었다(Fig. 3A, 3B). 낙설상 피부병변

은 하루 3-4회 부신피질 호르몬제 및 보습제를 발라주면서 호전

되었고, 입원 직후 선천성 감염 가능성을 고려해 실시한 안과적

Fig. 2. Biopsy specimen shows hyperkeratosis, parakeratosis,
follicular plugging in the epidermis, consistent with ichthyosis
(H&E stain, ×100).

Fig. 1. Whorly hyperpigmentation and double-edged scales
are seen on the back of patient.

Fig. 4. By the ophthalmologic exam, opacity was seen in the
lens, consistent with cataract.

Fig. 3. A scalp hair shows ball and socket deformity-bamboo
hair under light microscope(A, ×200) and electron microscope
(B, ×500).
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검사에서 양안의 선천성 백내장이 동반되어(Fig. 4) 생후 1개월

과 2개월 때 각각 백내장 적출술을 시행하 고 수술한 후 교정

안경을 착용하면서 퇴원하 다. 현재 15개월로 정기적인 외래

추적 관찰상 키와 몸무게는 3 백분위수 미만의 성장지연을 보이

고 있지만 발달은 나이에 맞는 소견을 보이고 있다. 피부 병변

은 많이 호전되어 나선의 과다색소침착과 낙설은 거의 소실되어

있는 상태이고(Fig. 5), 두피의 지루성 홍반 및 인설과 함께 머

리카락은 여전히 국한성 탈모증과 푸석거리고 윤기 없이 잘 자

라지 않고 있고(Fig. 6) 간헐적인 변비 증상을 보이고 있다.

고 찰

Netherton 증후군은 상염색체 열성으로 유전하는 질병으로,

어린선양 피부병증, 머리카락이상, 아토피 소질 등을 특징으로

한다. 1949년 Comel
8)
은 몸통과 사지에 어린선양 발진을 보인

여자를 처음 기술하 고 이 피부병변을 만곡성 선상 어린선(ic-

thyosis linearis circumflexa, ILC)이라 명칭하 으며 Wilkin-

son 등
3)
은 이러한 피부병변과 동반되는 특징적인 머리카락 이상

을 trichorrhexis invaginata(TI) 또는 죽상 머리카락(bamboo

hair)이라고 명칭하 다. 1958년 Netherton
1)
은 선천성 어린선양

홍피증(congenital icthyosiform erythroderma, CIE)와 함께 특

징적인 머리카락 이상을 가진 환자를 보고하 다. Comel, Ne-

therton 등에 이어 1985년에 Green
9)
은 Netherton 증후군으로

보고된 43증례를 연구하 는데, ILC는 43례 중 30례에서 발견되

었고, 나머지 13례는 CIE가 주 피부병변이었다. 모든 증례에서

죽상 머리카락이 발견되었고, 약 67%에서 아토피 소질을 나타

내었으며, 그 외 다양한 임상양상을 보 다.

이 증후군은 처음에는 여자에게만 나타나는 성염색체 열성 유

전으로 생각되었으나 1968년 Porter와 Starke
10)
가 30개월 남아

를 보고한 이후 현재는 상염색체 열성 유전 양상으로 여겨진다.

최근에는 serine protease inhibitor Kazal-type 5(SPINK5) 유

전자의 돌연변이가 Netherton 증후군 환자에서 밝혀졌는데, 이

SPINK5 유전자의 돌연변이에 의해 낙설의 억제 조절에 장애가

발생하여 각질세포의 낙설이 증가하는 것으로 여겨진다
11)
.

죽상 머리카락은 본 증후군의 진단에 근간이 되는 아주 특징

적인 현미경학적 소견으로서, 모간에 공모양의 원위부가 소켓모

양의 근위부로 중첩된 모양을 형성한다
12)
. 이런 이상은 정상 모

발을 지닌 일반인에게는 관찰되지 않는 것으로 두피뿐만이 아니

라 눈썹, 액모, 음모 등 전체 모발의 20-50%를 침범하여 모발성

장 장애, 윤기 없고 부서지기 쉬운 양상을 보인다. 이런 모발 이

상은 각화(keratinization)의 장애 때문으로 생각되며
13)

전자현미

경을 통해 확인할 수 있다. 죽상 머리카락 뿐만 아니라 열전모

(pili torti), 결절열모(trichorrhexis nodosa) 등도 보고되었으며

기전은 동일한 것으로 생각된다.

Netherton 증후군에서는 두가지 어린선양 피부병변이 기술되

었는데 ILC와 CIE로써, 대개는 ILC로 나타난다
2)
. 이는 출생시

전신성 홍반을 보이고, 홍반은 점차 감소되면서 주로 체간 및

사지 근위부에서 변연부에 특징적인 이중인설(double-edged

scale)을 가지고 그 형태가 다양하게 변화하는 포행상, 다환성의

홍반성 반을 보인다. 얼굴, 두피, 눈썹 등은 종종 지루성 양상을

보이고, 굴곡부위는 낙설과 태선화가 증가되며 손 및 발바닥은

잘 침범되지 않는 것으로 알려져 있다. 이런 병변은 악화와 호

전을 보이나 환경, 나이, 계절과는 무관하며 출생직후는 전신홍

피증으로 나타나 시간이 지나면서 특징적인 ILC로 발전하게 된

다
11)
. Mevorah 등

2)
은 1974년에 광학현미경과 전자현미경을 통

해 피부병변의 조직소견을 기술하 는데, 표피는 과각화증, 과형

성, 이상각화증을 특징으로 하고 호산구성 물질도 관찰되며, 진

피에서는 림프구, 다형핵구, 조직구 등이 혈관주위에 침착되는

것을 보고하 다. 나선 모양의 과다색소침착을 보이는 색소 실조

증은 조직학적으로 호산구성 해면증이나 진피내 호산구성 소수

포를 보인다는 점에서 이 질환과 감별할 수 있겠다
14)
.

Fig. 6. There ware local alopecia with island of brittle, scanty
and short hairs on the scalp.

Fig. 5. Follow up at 12 months shows much improved scaly,
hyperkeratotic skin lesions.
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Netherton 증후군 환아는 초기부터 성장장애, 반복되는 감염

등을 겪게 되는데 특히 반복되는 감염이 가장 해결하기 어려운

문제점이다
6)
. 주로 악취성 피부 삼출물을 보이고 상기도 또는

하기도 감염과 함께 안검염, 결막염, 중이염, 외이도염, 장염 등

이 자주 나타난다. 다른 동반된 이상으로 아미노산뇨, 비뇨 생식

기 이상, 두드러기, 정신 발육지연, 성장 및 발달지연, 혈청 IgE

상승, 저감마 로불린 혈증, 고감마 로불린 혈증 등이 있다
6, 9)

.

특히 아토피 소질로는 견과를 복용한 후 두드러기와 혈관부종

같은 아나필락시양 반응이 관찰되고
10, 12, 15, 16)

천식이 보고되기도

했으며, Hurwitz 등
17)
은 25증례 중 12례(25%)에서 아토피를 기

술했다.

신생아기에 낙설을 보이는 피부병변의 감별진단으로는, 먼저

40-42주에 나타나는 생리적 낙설과 이상성숙(dysmaturity)에

의한 것을 들 수 있는데 이 둘은 일시적인 현상으로 저절로 호

전을 보인다는 점에서 구별할 수 있다. 그 외에 장성선단피부염

(acrodermatitis enteropathica), 아토피 피부염, 낭성 섬유증,

celiac 질환, 지루성 피부염, 면역결핍 등과 감별해야 한다
18)
.

드문 경우를 제외하고는 대개는 치료가 효과적이지 못하다
9)
.

대부분의 환자들은 부신피질 호르몬제, 피부 완화제, 각질 분리

제, 항생제를 국소적으로 투여하 다. 한 보고에 의하면 12% 락

트산(lactic acid) 로션을 바른 군과 완화제를 바른 군을 비교해

보았을 때 전자가 후자에 비해 뚜렷한 향상을 보 으나 12% 락

트산 로션를 중지하 더니 다시 낙설이 재발하 다
9)
. 한 일본

여성 환자는 psoralen and ultraviolet light(PUVA)로 좋은 반

응을 보 지만 지속적인 유지요법을 필요로 하 다
19)
. ILC 일부

환자에서 혈청 비타민 A 농도가 낮은 것을 이용하여 레티놀이

치료방안으로 대두되기도 하 지만, 레티놀을 투여하 을 때 오

히려 피부 취약성이 증가되는 것으로 밝혀졌다
9)
. 그 외에 etre-

tinate
20)
, methotrexate 등을 사용해 볼 수도 있다.

요 약

Netherton 증후군은 어린선양 피부병증, 머리카락이상, 아토

피 소질 등 3가지 임상양상을 특징으로 하는 드문 질병이다. 저

자들은 임상소견, 피부조직 검사와 머리카락 현미경 소견을 통하

여 신생아기에 Netherton 증후군으로 진단하고 추적 관찰하고

있기에 간단한 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
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