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Ⅰ. 서 론

유전질환의 하나인 Prader-Labhart-Willi 또는

Prader-Willi syndrome (프라더윌리증후군, PWS)는 복

잡한 신경행동적인 장애로 환자의 70%에서 15번 염색체

장완(15q11-q13)의 결실를 보인다1). 나머지 25%에서는

materal disomy 15(UPD)이 관찰되며 2 - 5%는 im-

printing 결함을 보이고2,3) 10,000명에서 15,000명당 1명

에서 발견된다4). 환자들은 키가 작고 지적장애 혹은 학습장

애, 성기발육부전, 낮은근긴장, 수면장애, 높은 통증역치와

같은 특성을 보인다5). 비만이 관찰되는 가장 흔한 유전 질환

이고 PWS 환자의 15%가 갑상선저하증을 보인다6,7). 외관

상으로는 좁은 이마, 아몬드 형태의 눈, 구각부가 아래로 쳐

져 있고 얇은 상순을 지니고 있다8). 구강 내 특성은 다발성

치아우식증, 법랑질결함, 치아 맹출지연, 우상치, 불량한 구

강위생, 치은염, biofilm 축적, 지도혀를 보인다9,10). 점진적

인 치아의 마모10)와 위식도 역류11)도 보고되고 있다. 타액의

점도가 진하고 끈적이는 양상을 지니고 있고 신생아에서 진

단지표로 사용하기도 한다12). 타액분비의 감소는 내분비 이

상과 행동장애의 결과로 생기는 현상이기 때문에 구강 내

감염에 대한 감수성이 높다9).

단계별로 증상을 나눌 수도 있다. 신생아기에서는 심각한

근육 긴장 저하 때문에수유의 어려움을 경험하지만 아기가
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성장하면서 빠는 힘은 개선된다13). 환자의 주요 특징 중 하

나는 저신장이다. 평균 성인 남자 신장은 155 cm, 여자는

148 cm이며 성장호르몬 분비가 부족하기 때문에 나타나는

현상이다14). 따라서 성장호르몬대체치료(growth hormone

replacement)가 진행되며 치료를 통해서 환자의 근육량을

높이고 지방량을 낮추며 신체적 활동을 증대시키고 호흡기

능을 향상시킬 수 있다15). 시상하부의 기능적인 장애 때문에

환자는 포만감을 느끼지 못하고 식욕항진을 보인다16). 적절

한 식사조절이 이루어지지 않는다면 낮은 대사능력 및 활동

력 때문에 동일 체중의 정상인보다 칼로리 요구량이 약

60% 적고 식사량은 증가되면서 비만이 된다17). 청소년기에

서는 성적발달이 미숙하고 반항심이 크고 고집이 세다6). 경

도의 지적장애를 보이고12) 25%는 자폐를 동반한다18). 주로

3세에서 30세까지 사망하며 가장 흔한 사망의 원인은 비만

으로 인한 합병증인 것으로 알려져 있다19). 급하게 식사하는

과정 중에 환자가 숨이 막히거나(choking), 위파열, 조직괴

사 때문에 사망하기도 한다20,21). 비만의 합병증으로는 심폐

부전, 수면무호흡증, 혈전정맥염, 만성 다리 부종이 있다6).

성인 비만환자 중 25%가 제2형 당뇨를 경험하며 평균 발병

시기는 만20세이다22). 식욕항진에 대한 메커니즘에 관해서

는 명확하게 밝혀진 바가 없으며 음식 섭취 후에도 높은

ghrelin 수준 때문이라고 추측하지만 PWS의 식욕을 억제

하는 약물은 아직 없다13). 따라서 PWS의 건강한 삶을 위해

서는 의료전문가와 보호자의 긴밀한 협조가 필요하다. 

Ⅱ. 증례 보고

만 3세 9개월 여자 환자가 우식을 주소로 아주대학교 치

과병원 소아치과에 내원하였다(Fig. 1). 환자는 출생 시

2.7 kg이었고, 신생아 때 근긴장저하(hypotonia) 때문에

본원에서 산부인과와 소아청소년과에서 치료를 받았다. 환

자는 발달력상 걸음마는 20개월에 시작하였고 30개월에 대

소변을 가리게 되었다. 환자는 본원 유전학클리닉과 언어발

달치료를 받고 있었고 Bayley 영유아 발달검사 결과 정신

연령이 23 - 26개월정도로 추정되었다. 갑상선기능저하증

으로 씬지로이드정(Synthyroid, Bukwang Pharm.,

Seoul, Korea) 약물을 복용하고 있었고 지노트로핀

(Genotropin, Pfizer, Inc., New York, NY, USA) 성장

호르몬주사를 맞고 있었다. 보호자는 환자가 식탐이 많고

최근에는 냉장고를 뒤지는 행동을 보인다고 진술하였다

(Fig. 2). 

Fig. 1. Extra-oral examination.

Fig. 2. Growth pattern according to weight and height.
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Fig. 3. Pre-operative intraoral photo.

Fig. 4. Post-operative intraoral photo.

환자의 협조도가 부족하고 구강 내 다수의 우식이 관찰되

어 2015년 5월에 전신마취 하 치과치료를 진행하기로 결정

하였다. 수술 당일 검사 구강위생상태가 불량하였고, 끈적

이는 점성의 타액분비가 관찰되었다(Fig. 3). 다수의 우식

이 관찰되어 치료는 다음과 같이 진행하였다. 상악우측유측

절치, 상악우측유견치, 하악좌측유중절치, 하악좌측유측절

치는 레진수복하였고 상악우측제2유구치는 아말감으로 치

료하였다. 상악우측유중철치와 상악좌측유중절치는 치수절

제술 후 레진수복하였다. 상악좌측제1유구치와 하악우측제

2유구치는 치수절단술 후 기성금속관치료를 하였다. 상악좌

측유견치는 치수절제술 후 기성금속관치료를 하였다. 상악

우측제1유구치와 상악좌측제2유구치, 하악좌측유견치와 하

악좌측제2유구치는 기성금속관 치료를 하였다(Fig. 4). 상

악좌측유측절치, 하악좌측제1유구치와 하악우측제1유구치

는 우식이 심하고 예후가 불량할 것으로 판단되어 발치하였

다(Fig. 5). 현재는 3개월 간격으로 정기적인 검진을 시행

하고 있다. 

Fig. 5. Extracted teeth (Mandibular left and right primary first

molar, maxillary left primary lateral incisor).



Ⅲ. 고 찰

프라더윌리증후군 환자의 식이조절은 유아기 때에 시작

하는 것을 추천한다. 환자는 극단적인 불안, 공격성 성향을

음식과 관련하여 보이는 경향이 있고13) 식이조절을 하지 못

한 PWS 환자들은 비만이 생후 12 - 36개월부터 나타나기

때문이다6). 통증에 대한 역치가 높기 때문에 위장장애를 느

끼지 못하고 구토능력이 떨어진다23). 만 2 - 6세까지는 2 -

3개월마다 몸무게를 확인하여 비만의 초기증상이 발견되면

즉시 관리하는 노력이 필요하다6). 

본 증례에서는 치과치료의 필요성을 보여주는 예이다. 법

랑질저형성증과 초기우식은 PWS 환자의 40%에서 발견된

다24). 신생아 및 유아기 때 영양결핍이 법랑질저형성증과 관

련되어 있는 것으로 나타났지만 최근에는 PWS 환자의

60%가 만 1세 이전에 진단을 받게 됨으로써 적절한 영양공

급이 가능해졌고 법랑질저형성증이 나타날 위험은 감소하

였다25). 치아우식과 캔디다감염은 과도한 설탕섭취, 법랑질

저형성증, 끈적이고 점성이 높은 타액, 불량한 구강위생상

태의 결과 발생한다26). PWS 환자의 불량한 구강위생상태

는 환자의 전신상태와도 연관되어 있고 환자는 기회 감염의

위험에 노출된다. 낮은 타액유량과 높은 치은염의 위험은

주기적인 스케일링을 통해서 관리가 필요하며 클로르헥시

딘과 같은 구강청결제는 구강병소를 예방할 수 있다27). 영구

치열기에서는 치아 부식과 교모로 인한 치아 마모 문제가

크며 보철 수복 시 고려해야 한다7). 최근에는 PWS 환자의

식습관 개선되고 구강관리 중요성에 대한 인식이 향상되었

다. 또한 치아마모로 인해 수복치료를 받으면서 낮은 타액

분비에도 불구하고 우식률(DMFS)이 정상인 대조군보다

같거나 낮은 것으로 보고되기도 하였다7). 

전신마취 하에서 치과치료를 시행할 때 예후가 불량할 것

으로 예상되는 치아는 보존하기 위한 노력을 기울이는 대신

발치를 하는 것이 추천된다28). 수복 재료의 선택에 있어서는

구강 위생 관리가 부족한 환경에서도 예상수명이 긴 재료를

선택해야 한다28). 본 증례에서는 전신마취 하에서 환자에게

기성금속관과 같은 적극적인 수복을 하였고 유치열기의 보

존적인 치료를 통해서 영구치 맹출까지 정상적인 저작을 가

능하게 하는 것이 목표였다. 보호자에게 식이조절에 관한

교육을 진행하였고 3개월마다 정기적인 검진을 시행하고 있

다.

치과치료 시 PWS 환자의 지적장애 또는 학습장애 때문

에 어려움을 겪을 수 있다. 지적장애는 주로 경도의 수준에

서 나타나기 때문에 지속적인 관심을 통해 예방적인 접근이

무엇보다 필요하다고 사료된다. 

Ⅳ. 요 약

본 논문에서 소개된 환자는 전형적인 PWS 증상인 섭식

장애, 타액분비감소, 지적장애, 비만과 같은 특성이 관찰되

었다. 전신마취 하에서 적극적인 치과 치료를 시행하였고

보호자에게 비만 및 치아 우식을 예방하기 위해 탄수화물과

당분 섭취를 제한하는 식습관에 대한 교육을 시행하였다.

환자의 내원 횟수를 늘려 치과 치료를 위한 전신마취까지

발전하지 않도록 정기적인 관리가 필요하다. 
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