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서     론

뮤코다당증은 리소좀 축적 질환 중 하나로 글리코사

미노글리칸(glycosaminoglycan)을 분해하는 특정 효

소의 결핍으로 인해 유발된다. 리소좀 내 글리코사미노

글리칸이 축적이 되면 세포, 조직, 기관의 기능부전을 

초래하게 된다. 뮤코다당증은 7가지의 아형이 있으며 

11개의 효소가 관련되어 있다. 뮤코다당증 II형인 헌터

증후군은 성염색체 열성 유전이며, 그 외의 형은 모두 

상염색체 열성 유전이다
1)

. 뮤코다당증의 각 아형별 발

병률은 드물지만, 이 아형들을 합쳤을 때 전반적인 발

병률은 1:22,000-52,000으로 그리 드문 질환이 아니

다. 아시아는 전세계에서 가장 인구가 많은 지역으로 

약 43억의 인구가 살고 있으며 현재 전세계 인구의 

60%를 차지한다. 즉 아시아의 뮤코다당증 환자는 약 

80만명-200만명 정도로 전반적인 빈도는 드물지 않

다. 그러나 이 환자들 중에 효소 치료를 받고 있는 환자

의 비율은 나라마다 차이가 있으며, 의료비 지원과 관

련된 상황도 나라마다 다르다.

책임저자: 진동규, 서울시 강남구 일원로 81

삼성서울병원 소아청소년과

Tel: 02)3410-3525, Fax: 02)3410-0043

E-mail: jindk@skku.edu

본     문

1. 나라별 뮤코다당증의 발생빈도 및 아형 별 분포

뮤코다당증은 발병률이 흔치 않고, 임상 증상의 정

도가 다양하여 쉽게 진단되지 않고, 진단을 위한 검사 

기술이 필요하다는 점에서 실제 발병률보다 적게 평가

될 수 있으므로 정확한 발병률을 알기는 쉽지 않다. 문

헌 검색을 했을 때, 뮤코다당증 전체에 대한 나라별 발

병률 등 역학 자료는 많지 않으나, 뮤코다당증의 각 아

형 별 분포는 나라마다 상당한 차이를 보인다(Table 

1). 아시아 지역은 서양에 비해 I형의 빈도는 낮고 II형

의 빈도는 상당히 높아서 7가지 아형 중에서 II형이 가

장 흔하다. 우리나라나 대만, 일본, 말레이시아 등 아시

아 지역의 데이터를 비교해 보았을 때 서양 데이터에 

비해 이러한 빈도의 차이는 분명하게 확인되었다. 뮤코

다당증 III형의 경우는, IIIA형과 IIIB형이 IIIC형이나 

IIID형에 비해 흔한 편인데, 독일, 네덜란드, 호주, 캐나

다에서는 IIIA형이 III형중에서 가장 흔한 반면, 브라

질, 터키, 그리스, 대만에서는 IIIB형이 가장 흔했다
2- 

8)
. 우리나라의 경우는 IIIA형과 IIIB형이 거의 비슷한 

수준으로 흔하다. IVA형의 경우 북아일랜드에서 가장 
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Table 1. 나라별 뮤코다당증 발생빈도와 아형의 분포 (문헌 조사 및 각 지역 전문의 정보 제공)

References Area Study period
Incidence

of all MPS 
(/100,000)

No. of 
all MPS

MPS
I (%)

MPS
II (%)

MPS 
III (%)

MPS
IV (%)

MPS
VI (%)

MPS
VII (%)

Lowry and Renwick [1971]
27)

Schaap and Bach [1980]
28)

Lowry et al. [1990]
29)

Coelho et al. [1997]
4)

Nelson [1997]
9)

Poorthuis et al. [1999]
6)

Meikle et al. [1999]
5)

Applegarth et al. [2000]
2)

Nelson et al. [2003]
30)

Baehner et al. [2005]
3)

Malm et al. [2008]
31)

Malm et al. [2008]
31)

Malm et al. [2008]
31)

Lin et al. [2009]
12)

Dr. Giugliani [2012]

Dr. Jin [2013]

Dr. Okuyama [2013]

Dr. Meng [2013]

Dr. Ngu [2013]

British Columbia

Israel

British Columbia

Brazil

Northern Ireland

Netherlands

Australia

British Columbia

Western Australia

Germany

Sweden

Denmark

Norway

Taiwan

Brazil

Korea

Japan

China

Malaysia

1952-1968

1974-1979

1952-1986

1982-1995

1958-1985

1970-1996

1980-1996

1972-1996

1969-1996

1980-1995

1975-2004

1975-2004

1979-2004

1984-2004

1999-2012

1994-2013

1982-2009

2000-2010

2003-2013

2.14

4

4.5

3.55

1.93

3.43

3.53

1.75

1.77

3.08

2.04

1.69

　

 13

 21

 25

211

 34

329

150

 20

 22

474

 52

 33

 45

130

978

147

467

100

 52

54

19

36

29

41

26

23

30

27

20

38.5

30.3

60

6

19.7

12.9

15.2

18

 7.7

31

38

24

13

18

15

15

5

9

18

15.4

15.2

4.4

52

29.9

57.8

54.6

46.6

50

0

24

16

22

9

42

37

15

50

45

38.5

24.2

 8.9

19

13.6

18.4

17.3

6

11.5

15

10

24

13

32

8

13

20

5

11

 3.8

27.3

24.4

16

12.3

 9.5

 9.9

20.5

 3.8

0

10

0

21

0

3

11

15

9

6

 3.8

3

 2.2

7

23.4

 1.4

 1.7

 7.9

13.5

0

0

0

2

0

6

1

15

0

0

0

0

0

0

1.1

0

1.3

0

3.8

흔한 빈도(1.31명/10만명 출생아)를 보였는데, 이는 

“founder effect” 가능성이 있어 보인다
9)

. IVB형은 매

우 드물어서 네덜란드, 브라질, 독일에 2-5명 정도가 

발견되었고 대만에서는 없었으며, 우리 나라에는 1명이 

있다. VI형의 경우 나라마다 빈도의 차이가 큰 편이다. 

브라질의 경우 전체 뮤코다당증 중에 20% 이상이 VI

형으로 상당 부분을 차지하고 있다
4)

. 아시아 내에서도 

우리나라(1.4%)와 일본(1.7%)은 적은 편이나, 대만

(7%)이나 말레이시아(13.5%)는 상대적으로 많은 편

이다. VII형의 경우는 태아 수종으로 질환을 의심하는 

경우가 흔하며
10)

, 뮤코다당증 중에서는 제일 드문 아형

으로 아직 우리 나라에서는 발견되지 않았다.

뮤코다당증과 같은 리소좀 축적 질환의 발생빈도를 

조사하는 것은 고가의 신약을 치료에 적용할 때, 혹은 

신생아 선별 검사 프로그램을 도입할 때, 비용 대비 혜

택을 판단하는데 중요한 전제 조건이 된다. 인종간 각 

아형의 발생 빈도와 임상 양상에 차이가 있을 수 있으

며, 현재까지 아시아 지역을 대상으로 한 조사는 많이 

이루어지지 않았다. 앞으로 아시아 지역을 대상으로 한 

대규모 연구를 통해 뮤코다당증 전체 및 각 아형의 정

확한 빈도에 대한 조사가 필요하다.

2. 아시아 지역 나라별 뮤코다당증 분포 및 치료 

현황

뮤코다당증에 대한 발병률을 연구한 문헌은 많지 않

다. 참고 문헌마다 나라 전체가 아닌 한 센터를 기준으

로 평가를 하거나, 조사 시기도 다르고, 절대적인 환자 

숫자에도 차이가 있으므로, 이를 동등하게 비교하기에

는 무리가 있으나, Table 1을 보면 인종간 아형간 어느 

정도의 차이가 있음을 파악할 수는 있다. 특히 아시아 

지역의 문헌은 매우 부족하여, 최근 동향을 파악하기 

위해 각 나라에서 뮤코다당증을 전문적으로 치료하고 

있는 전문의들을 통해 정보를 수집하였다. 

1) 대한민국

우리나라의 경우, 뮤코다당증 환자를 전문적으로 진

단하고 치료하고 있는 삼성서울병원의 자료에 근거했

을 때, 1994년에서 2013년까지 총 147명의 환자가 

진단되었으며 그 중에 54.6%가 뮤코다당증 II형으로 

가장 많았으며 두 번째가 III형(18.4%), 세 번째가 I

형(15.2%), 다음으로 IV형(9.5%), VI형(1.4%)이었

으며 아직까지 VII형은 발견되지 않았다. 효소 보충 요

법은 I형은 2004년, VI형은 2008년, II형은 2009년부
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터 가능해졌으며, IVA는 현재 임상 시험 중이다. 뮤코

다당증(I형, II형, VI형)을 포함하여 고셔병 1형, 파브

리병, 폼페병 등의 리소좀 축적 질환이 모두 효소 보충 

요법이 가능하며, 확진이 되면 누구나 치료를 받을 수 

있다. 우리나라는 이러한 환자들의 진료비 대부분을 국

가에서 지원하고 있다. 특히 중증 신경계 증상을 보이

는 II형 환자들도 국가 지원 하에 효소보충요법을 시행 

받고 있다. 뮤코다당증 II형인 헌터증후군에 대해서는 

2002년에 미국에서 효소치료제(Elaprase
®
, idursul-

fase; Shire HGT Pharmaceuticals, Cambridge, MA)

가 개발되어 미국은 2006년, 유럽은 2007년, 우리나

라는 2009년부터 치료가 가능해졌다. 최근에는 뮤코다

당증 II형에 대한 신약(Hunterase
®
, idursulfase beta; 

Green Cross Corp., Yongin, Korea)을 세계에서 두 

번째로 국내 자체 개발하여
11) 

2012년 1월 식품의약품

안전청으로부터 품목 허가 승인을 받고, 2012년 가을

부터 우리나라에서 본격적으로 환자들이 치료를 받고 

있으며, 2013년에는 국외 몇몇 나라로 수출이 되기 시

작하였다. 세계보건기구로부터 신약으로 인정을 받았으

며, 무엇보다 일본, 대만, 미국, 브라질 등을 포함하는 

전세계 임상을 앞두고 있어 국내 바이오 산업의 상당한 

발전이 기대되고 있다. 또한 국내 약 개발로 인해 약값

이 절약되고, 공급 차질로 인한 불안감이 상당부분 해

소되었다.

2) 일본

일본은 II형의 발생빈도가 미국이나 유럽과 비슷하

다고 추정되나, 그 외의 아형이 적어서 II형이 뮤코다당

증 전체의 반 이상을 차지한다. 이러한 경향은 한국과 

대만 등의 동아시아 지역에서 유사하게 나타난다. 일본

의 정확한 발생률은 알려지지 않고 있으나, 2011년 12

월에 출판된 일본 뮤코다당증 전문서적인 ‘뮤코다당증

update’에 의하면, 1982-2009년에 467명이 뮤코다

당증으로 진단 받았다. 출생수로부터 산출한 일본의 뮤

코다당증의 발생률은 1/59,000명이지만, 실제로는 이

보다 더 많을 것으로 추정된다. 아형의 빈도는 우리나

라와 상당히 비슷하여 II형이 54.6%로 가장 흔하며, 

III형이 17.3%, I형이 15.2%, IV형이 9.9%, VI형이 

1.7% 이며, VII형이 1.3% 이다. 우리나라와 마찬가지

로 일본에서는 고셔병, 파브리병, 폼페병, 뮤코다당증 I, 

II, VI형에 대한 효소 보충 요법이 가능하며, 특히 헌터

증후군 치료는 2007년부터 가능했다. 일본은 국민의료

보험으로 국가가 70%를 부담하고, 개인이 30%를 부

담한다. 만 6세 미만은 의료비 전액이 면제가 되고, 동

경의 경우 만 15세 미만에 대해 전액 면제가 된다. 또

한 희귀질환 제도인 소아만성특정질환대책과 난치성질

환 대책을 통해 자기부담액 30%에 대해서도 국가차원

에서 전액 지원을 한다. 특히 난치성질환 대책은 환자

의 130가지 희귀질환에 대한 의료비 지원뿐만 아니라 

그 중에 56가지 희귀질환에 대한 연구비 지원 사업을 

통해 질환의 원인과 치료법 개발에 대한 연구를 적극적

으로 지원하고 있다.

3) 대만

대만의 경우 1984년에서 2004년까지 21년간의 조

사에 의하면
12)

, 뮤코다당증의 발생빈도는 10만명당 

2.04명이었다. 대부분의 아시아 지역의 다른 나라와 

마찬가지로 II형이 52%로 가장 흔하며, III형이 19%, 

IV형이 16%, VI형이 7%, I형이 6% 순이었다. 대만의 

국민건강보험공단은 1995년에 도입되었으며, 희귀질

환과 관련 약제 관련 제도는 2000년에 시작되었다. 국

민건강보험공단은 고셔병 1형, 폼페병, 파브리병, 뮤코

다당증 I, II, VI형이 확진된 환자들에 대해 효소보충 

요법과 관련된 비용을 전액 지원한다. 유일한 예외는 

중추신경계를 침범한 중증 뮤코다당증 2형, 고셔병 2

형과 3형이다. 그러나 어린 나이의 고셔병 3형과 중등

증 뮤코다당증 2형의 경우도 매년 심의를 통해 통과한 

경우에 한해 효소 보충 요법을 받고 있다. 효소 보충 요

법의 적용에 대한 심의는 보건복지부 장관 산하에 건강

보험관리공단의 심의회가 시행하며, 인증된 유전학 전

문가와 희귀질환 전문가가 효소보충요법에 대한 지원

을 적용할 수 있다. 최근 뮤코다당증 I형과 II형에 대한 

신생아 선별 검사가 dried blood spot을 통해 시작하

여 대만 내 이들 질환의 빈도를 더 정확하게 추정할 수 

있을 것으로 예상된다
13)

. 
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4) 중국

중국은 인구가 매우 많기 때문에 뮤코다당증 등 희

귀질환 환자수도 상당히 많은 편이다. 중국의 뮤코다

당증의 각형에 대한 정확한 발병률 정보는 없으나 일

반적으로 중국에서는 II형과 IVA형이 대부분을 차지

한다. 중국에서 뮤코다당증을 전문적으로 보는 북경의 

Peking Union Medical College Hospital (PUMCH)

의 자료에 따르면 2000-2010년 약 10년동안 조사된 

뮤코다당증 환자는 총 100명으로 II형이 46.6%로 가

장 흔했고, IVA형이 20.5%, I형이 18%, VI형이 7.9 

%, III형이 6%였다. 중국에서는 뮤코다당증에 대한 효

소보충요법과 같은 특별한 치료가 일반화되어 있지 않

다. 리소좀 축적 질환 중 유일하게 고셔병에 대한 ce-

rezyme만이 효소 보충 요법 치료가 가능하다. 따라서 

현재는 뮤코다당증 각 증상에 대한 대증적 치료만이 가

능하다. 드물게 조혈모세포이식이 행해지고 있지만 임

상적 효과에 대해서는 장기간 추적 관찰이 필요하다. 

중국의 뮤코다당증 환자는 일반인과 마찬가지로 지역

별로 공통적인 의료보험제도에 따라 적용을 받고 있으

며, 뮤코다당증과 같은 희귀질환에 대한 별도의 의료지

원 제도는 없다. 몇몇 헌터증후군의 경우, 환자가 개인

적으로 다른 나라에서 효소 치료 약제를 직접 구매해서 

치료를 받는 경우도 있다. 최근 경제적 발전과 분자유

전학적 진단 기술의 발전 및 검사 비용의 감소로 중국

에서 뮤코다당증의 진단률이 증가되고 있다. 따라서 치

료약제가 개발되었어도 치료를 받지 못하는 대부분의 

뮤코다당증 환자들을 보는 전문의들이 국가적 차원의 

의료비 지원의 필요성에 대해 호소하고 있다. 최근 상

하이에서는 거주민에 한해서 리소좀 축적 질환을 포함

한 몇몇 희귀질환에 대해서 효소 보충 요법과 같은 치

료비의 80%를 지원해주는 사업을 시작했다. 

5) 말레이시아

Kuala Lumpur 병원은 말레이시아에서 리소좀 축적 

질환과 같은 유전대사질환 환자를 치료하는 가장 큰 병

원이다. 이 병원에서 최근 10년동안 뮤코다당증 환자 

52명이 진단되었고, I형이 4명, II형이 26명, IIIA형이 

4명, IIIB형이 2명, IVA형이 7명, VI형이 7명, VII형이 

2명이었다. 국가 등록 사업이 실행되지 않고 있으므로 

나라 전체의 통계는 알 수 없으나 다른 질환의 경우를 

미루어보아 말레이시아 전체의 발생 빈도는 이 병원의 

발생빈도의 두 배 정도가 된다고 한다. 매년 50만명의 

출생률을 감안했을 때 말레이시아의 뮤코다당증 발생

률은 10만명당 약 2명 정도로 계산된다. 말레이시아의 

의료서비스는 크게 두 가지로 구분된다. 국가에서 대부

분을 지원하고 환자가 최소한의 비용을 부담하는 공공 

보건소와 보건복지부 산하 병원이 있는 반면, 민간 의

료 보험을 포함하여 개인이 의료비를 지불하는 개인 의

원과 사립병원이 있다. 효소 보충 요법을 받으려면 보

건복지부 산하 병원을 통해서만 가능하다. 대표적인 보

건복지부 산하 병원인 Kuala Lumpur 병원은 2006년

에 효소 보충 요법을 최초로 시작하였으며, 이후 23명

의 환자가 국가로부터 전액 보조를 받아가며 효소 보충 

요법을 시행하고 있다. 현재는 고셔병, 폼페병, 뮤코다

당증 I형, II형, VI형에 대하여 효소 보충 요법이 가능

하다. 그러나 52명의 뮤코다당증 환자 중에 1명의 I형 

환자, 4명의 II형 환자, 3명의 VI형 환자 총 8명만이 치

료를 받고 있으며, 나머지 상당수의 뮤코다당증 환자가 

아직 치료를 시작하지 못하고 있다. 이는 최근 2년간 

효소 보충 요법에 필요한 예산을 동결시켰기 때문으로, 

나머지 환자들에 대한 의료비 지원을 위해 환자 환자부

모모임 및 전문의들이 노력 중에 있다.

3. 뮤코다당증의 치료 방법의 현재와 미래

1) 효소 보충 요법

현재 뮤코다당증 I형, II형, VI형에 대한 효소 보충 

요법이 시행되고 있으며, IVA형은 임상 시험 중에 있

다. 현재의 약제로는 연조직에서의 효과를 통해 장기비

대나 심장, 호흡기계 기능, 성장 향상에는 긍정적이지

만, 이미 형성된 장애인 심장판막질환, 골격계 변형 등

에 대한 효과는 미미하다
11, 14, 15)

. 특히 뇌는 뇌혈관장

벽으로 인해 혈액에서 중추신경계 안으로 약물 전달이 

되지 않으므로 인지 장애 등의 신경학적 이상을 회복시

키기 어렵다. 신경증상이 심각한 III형에 대한 치료제는 
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네덜란드와 영국의 병원에서 IIIA형 환자 12명을 대상

으로 척수강 내 약물 투여 1/2상 임상 시험이 완료되었

고, 현재 이 환자들에 대한 장기간 안전성에 대한 임상 

시험이 진행 중이다. 또한 프랑스에서는 IIIA형 환자 4

명을 대상으로 SGSH유전자와 SUMF1유전자의 cDNA

를 adeno-associated 바이러스 벡터를 통해 뇌 내로 

투여하는 임상시험을 시행하였다.

2) 조혈모세포 이식

뮤코다당증 I형 환자들에서 조혈모세포이식이 장기

간 생존률을 증가시키고 신경 증상의 진행을 막는 효과

가 있다고 알려져 있으나
16, 17)

, 그 외 다른 형태 뮤코다

당증 환자들에서는 효과가 뚜렷이 증명되지 않은 상태

이다. 또한 이식 실패의 위험성, 이식편대숙주병과 같

은 이식 자체의 합병증의 위험성이 있어서 모든 형에서 

표준적인 치료로 고려되지는 않는다.

3) 화학적 샤페론

샤페론 분자는 특정 돌연변이를 가진 불활성 효소의 

활성 위치에 결합하여 효소 단백질이 정상적인 3차원 

구조를 가지도록 함으로써 효소의 활성도를 높여주는 

분자이다. 잘못된 구조를 가진 효소 단백질이 소포체 

(endoplasmic reticulum)에서 분해되는 것을 막아서 

효소가 리소좀 안으로 들어가 작용을 하도록 하는 것

이다.

4) 기질 감소 치료

기질 감소 치료는 분해 이전 기질의 합성을 줄이는 

기전을 이용한 치료방법이다
18)

. 고셔병 치료에 쓰이는 

miglustat이 그 예이며, 뮤코다당증에서는 rhodamine 

B과 genistein이 연구 개발 중에 있다. Genistein은 뮤

코다당증 III형 환자 10명을 대상으로 한 연구에서 뮤

코다당의 축적을 줄이고 인지기능을 향상시킨다고 보

고된 바 있다
19)

. 화학적 샤페론이나 기질 감소 치료 등 

작은 분자 화합물 치료는 정맥 주사로 투여하는 분자량

의 큰 효소 단백에 비해 뇌혈관장벽을 통과할 가능성이 

더 높은 경구 약제이다.

5) 유전자 치료

유전자 치료는 돌연변이가 있는 IDS 유전자를 정상 

IDS 유전자로 대치하는 치료로서 바이러스 벡터나 줄

기세포를 이용한 유전자 전달 체계를 이용한 방법이 동

물 모델을 통해서 연구되고 있다
20)

.

6) 고용량 효소 보충 요법

정맥 주사를 통해 효소 보충 요법에 사용되는 일반

적인 효소 용량의 5배 이상의 고용량 효소를 헌터증후

군 동물 모델에 정맥 주사한 결과 뇌실 확장 정도가 호

전되고 뇌병리가 개선되었다는 연구가 보고 되고 있다
21, 22)

. 국내 연구진에 의한 다른 단기간 실험에서도 뇌 

GAG가 감소되고 걸음 양상이 개선되는 등 인지 기능

에 대한 개선 경향도 확인되었다. 그러나 아직까지 사

람을 대상으로 한 연구 결과는 없으며, 안전성에 대한 

추가적인 연구가 필요하다.

7) 효소를 직접 뇌로 전달하는 치료법

효소 보충 요법에 사용되는 단백질 효소는 분자량이 

커서 뇌혈관장벽을 통과할 수 없으므로 신경증상이 있

는 뮤코다당증 환자의 뇌신경 증상을 호전시킬 수 없

다. 이에 척수강 내 또는 뇌실 내로 효소를 직접 투여하

여 신경계로 전달하는 치료법에 대한 연구가 시행되고 

있다
23-25)

. 실제 국내 연구진에 의해 헌터증후군 동물 

모델에서 척수강내 효소 주입 실험 결과 뇌병리 개선에 

효과적임이 확인되었다
26)

. 또 다른 방법으로 인슐린 수

용체를 이용한 trojan horse 방법과 같은 특별한 전달 

체계를 이용하여 효소 단백질의 구조를 변형시켜 큰 분

자가 뇌혈관 장벽을 통과하게 하여 신경계 안으로 전달

하는 방법이 연구되고 있다.

4. 아시아 지역 뮤코다당증 관련 협력 체계의 구축

1) 아시아 태평양 뮤코다당증 네트워크(Asian 

Pacific MPS network, APMN)

뮤코다당증은 질환의 빈도가 낮으므로 이러한 질환

을 전문적으로 치료할 수 있는 전문의들도 많지 않다. 
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그러므로 아시아뿐만 아니라 태평양, 나아가 전세계의 

뮤코다당증 환자들에게 보다 나은 치료를 제공하기 위

해 아시아 지역 전문의들이 전문적인 경험과 지식을 효

율적으로 공유하고 국제적으로 협력할 필요가 있다. 이

러한 협력 체계에 대한 필요성을 바탕으로, 2013년 1

월에 우리나라, 일본, 대만의 뮤코다당증 전문의들이 중

심이 되어 아시아 태평양 뮤코다당증 네트워크(APMN)

가 만들어졌으며 최근에는 아시아 지역 다른 나라들의 

참여로 확대되고 있다. 아시아 태평양 지역 뮤코다당증 

환자들을 정확히 파악하고, 표준화된 방법으로 치료 및 

추적 관찰을 하려면 환자 등록 시스템(Asian Pacific 

MPS Registry, APMR)이 필요하다. 이러한 시스템은 

뮤코다당증 관련 국제 공동 임상 연구에서도 중요한 역

할을 할 것으로 기대된다. 

2) 아시아 태평양 환자 등록 시스템(Asian Pacific 

MPS Registry, APMR)

현재 유럽과 미국 중심으로 뮤코다당증 I형, II형, 

IVA형, VI형에 대한 환자 등록 시스템이 구축되어 있

다. 헌터증후군에 대해서는 HOS (Hunter outcome 

survey)가 2005년에 만들어졌으며 현재 24개국, 116

병원, 902명의 환자가 등록되어 있으며, 12편의 관련 

논문이 개제되었다. 헌터증후군은 유럽이나 미국보다는 

아시아 지역에 흔하게 분포하고 있으며 아시아에서 가

장 흔한 아형이므로 아시아 중심의 등록 시스템을 통해 

아시아 환자들의 특징에 맞는 치료 가이드라인이 필요

하다. 환자 관리를 통해 질환 자체에 대한 이해뿐만 아

니라 효소 보충 요법 등의 치료를 통한 장기간 효율성, 

안전성에 대한 평가를 하는 것이 중요하다. 또한 치료

를 받지 못하는 환자들에 대해서도 표준화된 추적 관찰

이 필요하다. HOS 등 유럽과 미국 중심의 기존 등록 

시스템은 제약업체가 중심이 되어 만들어졌다. 그보다

는 뮤코다당증 환자를 직접 보고 치료하는 전문의들에 

의해서 환자 등록시스템(APMR)을 만들고 관리하는 

것이 환자들의 실제 상태와 치료에 의한 효과나 부작용

을 제대로 파악하는데 도움이 될 것으로 보인다.

3) 한국 뮤코다당증 연구회(Korean MPS Expert 

Council, KMEC)

국내에서도 우리 나라 뮤코다당증 환자들의 특징과 

의료 환경에 맞는 치료 가이드라인을 만드는 사업이 한

국 뮤코다당증 연구회(KMEC)를 통해 진행되고 있다. 

또한 국내 환자 등록 시스템을 통해 일관성 있게 추적 

관찰을 하고 치료를 통한 호전에 대한 증거를 수집하고 

분석하여 진료의 적정성과 안정성을 보장하는 것이 중

요하다. 

결     론

뮤코다당증 각 아형은 희귀유전질환이지만, 하나의 

그룹으로 보았을 때 뮤코다당증은 그리 드문 질환이 아

니다. 그러나 아직까지는 아시아 지역의 뮤코다당증 발

병률에 대한 연구가 서양에 비해 매우 부족하다. 아시

아 지역 뮤코다당증의 보편적인 큰 특징은 서양에 비해 

I형보다 II형의 빈도가 월등히 높다는 것이다. 역학적 

정보 수집과 보건경제학적 측면에서 아시아 지역의 뮤

코다당증의 발병률과 각 아형의 정확한 발병률에 대한 

대규모 전향적 연구가 필요하다. 최근 아시아 지역의 

몇몇 나라에 대한 치료 현황을 살펴보았을 때 나라별로 

효소 보충 요법이 가능한 질환들과 국가적 차원의 의료

비 지원에 많은 차이가 있었다. 뮤코다당증은 일부 아

형에 대해 효소 보충 요법이 가능한 치료약제가 개발

되어 있으며, 더 효과적인 치료 약제나 치료 방법에 대

한 연구가 활발하게 진행되고 있다. 우리나라를 포함한 

아시아 지역에 가장 흔한 아형인 II형 헌터증후군에 대

해서는 국내에서 세계에서 두 번째로 신약을 개발하였

으며 국제 공동 임상을 앞두고 있다. 기존 효소 보충 요

법의 한계인 신경계 증상에 대한 극복을 위한 노력도 

진행 중이다. 뮤코다당증 환자들에게 보다 나은 치료를 

제공하기 위해 APMN과 같은 국제협력조직을 통해 아

시아 지역 전문의들이 전문적인 경험과 지식을 효율적

으로 공유하고, 이를 통해 아시아 태평양 지역의 뮤코

다당증 환자들을 위한 표준화된 치료 가이드라인을 만

들고, 신약 개발 및 국제 임상 연구를 활발히 해야 할 
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필요가 있다. 
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