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Propionic acidemia is an inherited organic acid metabolic disorder. During chronic recurrent meta-

bolic crisis, multiple blood transfusions can cause secondary hemochromatosis. We report a patient 

with propionic acidemia who had iron overload that resulted in liver dysfunction, cardiomyopathy 

and diabetes. When multiple blood transfusions are unavoidable, use of chelating agents for iron 

can prevent complications such as diabetes and hemochromatosis.
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7)

서     론

프로피온산혈증은 상염색체 열성으로 유전하는 유기

산 대사질환으로 조기발견 치료하지 않으면 심각한 뇌

장애를 일으킬 수 있는 질환이다. 치료는 식이요법, 조

효소치료, 그리고 합병증에 대한 치료가 있다. 치료 중 

반복되는 채혈, 음식섭취 부진 그리고 프로피온산혈증 

독성 대사물질로 인해 골수에 기능이 저하되어 오는 빈

혈 등으로 인해 반복적인 수혈을 받게 되는 경우가 있

다. 반복되는 수혈로 인해 철분 축적이 된 2차 헤모크

로마토시스와 그로 인한 당뇨병이 병발된 case를 보고

한다. 
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증     례

만 9.5세 남아로 조선족 엄마와 한국인 아빠사이에 

만삭으로 합병증 없이 정상 질식분만으로 태어난 증례

는 텐덤 질량 분석기를 이용한 선천성 대사질환 스크

리닝 검사에서 C3 프로피오닐 카르니틴이 증가되어 병

원에 내원하였다. 검사결과를 확인 후 확진검사 지연으

로 출생 10일 만에 수유곤란, 기면, 탈수상태로 응급실

을 방문하였다. 응급실방문 시 혈액 암모니아 936 mg/ 

dL으로 증가되었고 황달이 있었다. 응급 복막투석으로 

혈액 암모니아는 조절되었으나 투석부위에 감염이 있

어 1개월 간 병원에 입원하게 되었다. 그 후 식이요법

과 뇌 손상으로 인한 경련을 페노바비탈로 조절하며 추

적치료를 받았다. 생후 2.5개월 후에 투석으로 인한 장 

유착이 심해서 음식물 섭취가 불가능하여 수술을 받았

다. 10년간 37번의 입원치료 중 대사질환으로 인한 5

회의 췌장염이 합병되었다. 대부분 수액치료로 감염, 
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전해질 불균형, 산증 등 대사질환과 관련된 합병증은 

비교적 잘 회복되었으나 2010년 신종플루로 인하여 대

사위기로 중환자실에 입원하게 되었다. 중환자실 치료

를 받으면서 반복적으로 수혈을 받은 과거력이 있고, 

2010년 10월에 대사위기와 심장마비 등 심장근육이

상과 뇌부종을 시사하는 뇌파이상을 경험하게 되었다. 

급성 호흡증후군(ARDS)으로 인한 인공호흡기 사용, 

그리고 기관절개로 폐기능이 유지되었고 산소 투여가 

1년 이상 지속되면서 입원기간이 1년이 초과되었다. 

호흡은 인공호흡기로 이루어지고 4개월 이상 총 비경

구 영양섭취(TPN)에 의지하였으며 식사는 비위관을 

통하여 이루어졌다. 2011년 10월부터 암모니아는 조

절되었으나 간기능은 AST 61-458 IU/L, ALT 114- 

212 IU/L를 유지하였다. 같은 시기에 측정된 저장철

은 822-1,705 ng/mL를 유지하였다. 입원기간동안 철

분을 제거하는 치료는 전혀 이루어 지지 않은 상태로 

당뇨병이 병발되어 현재 인슐린 투여로 당을 조절하고 

있는 상태다. 3년간 전혀 체중이 증가하지 않고 키 성

장은 저조한 상태이며 힘들지만 혼자서 보행이 가능한 

상태이다. 현재 음식은 경구 섭취 가능하고 인공호흡

기는 제거한 후 자가호흡이 가능한 상태로 심한 경련

이 있어 3가지 항경련제를 사용하고 있다. 

1. 방 법

일반 혈액검사, 간기능 검사, 저장철, 아미노산 검

사, 소변 유기산분석, 영양상태에 대한 지표검사, 초음

파검사를 실시하였다. 

결     과

혈액검사 상 심한빈혈(Hb 8-9 mg/dL)이 있었으

며, 간기능 검사상(AST 105 IU/L, ALT 78 IU/L) 

경미한 간기능 장애가 지속되었고 암모니아(109-146 

mg/dL)으로 높았다. 황달은 없었으며 총 빌리루빈 

0.81 mg/dL, 총 단백 6.8 g/dL, 알칼리포스파타제 

667 IU/L, 요산 11 mg/dL, BUN 6.3 mg/dL, 총 칼슘 

8.0 mg/dL로 정상이었고, LDH 357 U/L는 약간 상

승하였다. 췌장 효소인 아밀라아제 42 U/L로 정상을 

유지했다. 

두 번 시행된 페리틴(저장철) 3,620 ng/mL (<300 

ng/mL)로 증가되었으며, 혈당 검사는 인슐린을 사용

하는데도 불구하고 공복시 혈당이 201-331 mg/dL로 

유지되었다. 철분 제거를 위해 엑스자이드 확산정을 1

일 250 mg 경구 투여한 후 일시적인 백혈구 감소와 

혈소판 감소가 관찰되었다(백혈구 5.2→3.0×10
3
/uL, 

혈소판 123→42 10
3
/uL).

고     찰

혈색소 침착(Hemochromatosis)은 철분이 몸에 과

다하게 축적되는 대사질환이다
1)

. 몸에 있는 철의 양은 

주로 철 흡수에 의해 통제되나 철분이 과잉되어 체내에 

축적될 경우 독성이 있을 수 있다. 사람은 철분의 제거

를 위한 자가 조절능력이 없기 때문에 수혈이 불가피할 

경우 철 과부하의 결과 누적된 철분은 장기부전을 유발

하고 철로 인한 독성이 야기 될 수 있다
2, 3)

. 

이 증례는 프로피온산혈증으로 유전성 대사질환 치

료 중 철분의 과다한 축적으로 인해 간기능 이상과 당

뇨병이 초래되었다.

프로피온산혈증은 간기능에 직접적인 영향을 주지 

않는 유기산 대사질환이다. 이 환아에서 철분과다는 심

장기능이상을 초래하여 일시적인 소생술이 필요할 정

도로 심장마비를 일으켰던 예이다. 프로피온산혈증으

로 인해 심장근육이상으로 인해 일시적인 심정지가 올 

수도 있지만 철분이 과다 축적되어 심장의 전도장애 

등 심장기능에 영향을 줄 수 있다
4)

. 

중환자실 치료로 심한 빈혈 때문에 반복적으로 받은 

수혈은 철분 축적을 일으켜 장기손상을 초래한다. 이 

증례에서 보인 8세 때부터 생긴 당뇨병은 철분이 췌장

에 축적되어 나타난 현상으로 사료된다. 또한 초음파 

검사상 간과 췌장에 고음영 소견과 간조직 검사상 혈

색소 증가는 수혈로 인한 2차적인 혈색소 침착(Hemo-

chromatosis)으로 사료된다. 조기에 치료 받지 않을 

경우 비가역성 조직변화가 있어 생명의 위협을 줄 수 

있다. 반복적인 수혈은 의사가 환자에게 생명유지를 위
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해서 투여되는 응급치료이지만 철분축적으로 인한 질

환은 의원성 질환(iatrogenic)이다. 우리 몸에 혈액은 

몸무게 kg당 80 cc로 알려져 있다. 특히 소아환자들은 

검사를 위해 시행되는 채혈이 쉽게 빈혈로 이어질 수 

있다. 가능한 불필요한 채혈은 삼가고 꼭 필요할 경우 

마이크로 튜브와 같은 작은 검체 용기를 사용하는 것

이 현명하다.

불가피하게 반복적으로 시행된 수혈은 반드시 철분

제거에 대한 대책이 필요하다. 

수혈 후 즉시 사용되는 금속이온봉쇄제(Chelating 

agents)로 철분축적에 대한 합병증을 예방 할 수 있다
5)

. 치료시기를 놓칠 경우 환자에게는 치명적일 수 있

다
2)

. 철분 치료를 위해 사용되는 금속이온봉쇄제(Che-

lating agents)의 사용은 유일한 합병증을 예방하기 위

한 치료제이다. 이 환아에서 엑스자이드 확산제를 몸

무게 kg당 12.5 mg을 1일 1회 투여 후 부작용 여부를 

확인했다. 투여 후 3일이 지나 백혈구 수가 52×10
3
/uL

에서 34×10
3
/uL으로 감소했다. 혈소판 123×10

3
/uL

에서 42×10
3
/uL로 감소했다. 

대사질환 검사 중 혈장 아미노산 분석결과 모든 아

미노산 수치가 너무 낮게 유지되었고 소변유기산 분석

결과 체단백 분해로 인한 대사물질 증가소견이 관찰되

었다. 선천성 대사질환은 몸을 유지하고 성장에 필요한 

최소한의 영양이 유지되어야 한다. 적당한 영양섭취, 

적절한 단백질 제한과 수혈에 대한 철분제거 치료가 대

사질환 위기를 극복하는데 가장 필수적이다. 또한 검

사를 위한 혈액은 마이크로 튜브 등 작은 검체용기를 

사용하여 채혈을 최소화하고 부득이하게 수혈 할 경우 

철분이 축적되기 전에 철분 제거 치료가 절실하다.
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