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Ⅰ. 서 론

엔젤만 증후군(Angelman syndrome, AS)은 유전적 뇌

병변 장애이다. 이 질환은 1965년에 영국의 소아과 의사

Harry Angelman이 공통적인 임상 양상을 보이는 3명의

환자를 보고함으로써 알려졌다1). AS 환자들은 발달 지연,

언어 장애, 과도한 웃음, 운동 장애, 비정상적인 EEG와 발

작, 수면장애, 특징적인 얼굴 양상 및 소두증을 보인다. 유

병율은 약 1:10,000에서 1:40,000으로 추정되며, 인종별

로 차이가 있다2-4). 

AS 발생 원인은 염색체 15(15q11-q13)의 결손(dele-

tion), UBE3A (ubiquitin protein ligase E3A) 돌연변

이, 편친 이염색체성(uniparental disomy), 각인 유전자
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결함으로 인한 UBE3A 발현 이상으로 알려져 있어, 진단을

위해서는 염색체 분석이 필요하다5-7). AS 환자들은 GABA

(Gamma-Amino Butyric Acid) 수용체의 기능 장애 및

GABA의 합성과 분비에 장애를 가지며, 이로 인해 억제성

신경전달 기능이 저하되므로 전신마취나 진정법 시 약물의

사용에 대한 주의를 요한다8,9).

AS 환자의 치과적 고려사항은 과도한 저작 습관, 빨기 및

연하장애, 혀 내밀기 습관 및 이로 인한 전치부 치간 이개,

하악 전돌 양상 등이 있다. 뿐만 아니라 발달 지연으로 인해

구강 위생 관리에 협조가 되지 않아, 치아 우식 및 치주염의

위험이 높다2).

저자는 협조를 얻을 수 없는 엔젤만 증후군 환자의 다발

성 치아 우식증을 전신마취 하에 안전하고 효과적으로 치료

함으로써 다소의 지견을 얻었기에 이를 보고 하고자 한다.

Ⅱ. 증례보고

3세 2개월의 여자 환아가 다수 치아의 우식을 주소로 서

울대학교 치과병원 소아치과에 내원하였다. 환아는 FISH

(fluorescence in situ hybridization) 검사 및 메틸화

(methylation) PCR 검사 상에서 모계로부터 유전된 염색

체 15q11.2의 결손이 관찰되어 엔젤만 증후군으로 확진되

었다. 발달 지연 및 언어 장애를 보였고, 운동 실조(ataxia)

로 인해 휠체어를 타고 이동하며, 보호자의 부축을 받아 움

직일 수 있었다. 구강 검진 시 불수의적인 폐구습관을 보였

으며, 전치부 반대교합이 있었다. AS 환아의 전형적 외형인

웃는 얼굴, 큰 입, 작은 머리를 가졌고, 내원 당시 신장은

98 cm, 체중은 17 kg로써 표준성장발달 상위 5%에 해당

하는 발육상태를 보였다(Fig. 1, 2). 환아는 외사시 교정 수

술을 위해 전신마취를 받은 경험이 있고, 간질 조절을 위해

항경련제인 센틸(Sentil, Clobazam)을 복약하고 있었다.

환아의 구강 위생 상태가 불량하고, 검진 및 치료에 협조가

불가능하며, 다수 치아에서 광범위한 치아 우식증이 관찰되

었기에 전신 마취 하에 구내 방사선 촬영 및 우식 치료를 계

획하였다. 

시술 당일에 흡입 마취제인 세보플루레인(sevoflurane)

을 통해 전신마취를 유도하였으며, 정맥로 확보 후 로큐로

늄(rocuronium) 15 mg을 정주하였다. 근이완이 충분히

된 것을 확인한 후 비강을 통한 기관내 삽관이 시행되었고,

세보플루레인(sevoflurane)과 아산화질소를 통해 전신마취

를 유지하였다. 

전신 마취 하에서 임상 및 방사선학적 검사를 시행한 결

과 모든 유구치에서 중등도 이상의 치아 우식증이 관찰되었

고, 상하악 유전치부의 순면 탈회 및 평활면 우식이 관찰되

었다(Fig. 3). 환아가 전치부 반대교합을 보여 상악 전치부

순면 수복물의 유지가 어렵고, 우식의 심도가 중등도 미만

인 점을 감안하여 상하악 전치부는 주기적 검진과 불소 도

포로써 경과를 관찰하기로 하였다. 

1:100,000 에피네프린(epinephrine)을 포함한 2% 리

도카인(lidocaine)을 이용하여 상하악 양측 구치부에 침윤

마취를 시행하였다. 상악 양측 제2유구치, 상악 우측 제1유

구치, 하악 우측 제1유구치에는 생활치 기성금속관 수복을

시행하고, 상악 좌측 제1유구치에는 치수절제술과 기성금속

관 수복을 시행하였다. 하악 좌측 제1유구치에는 포르모크

레졸(formocresol)을 이용한 치수절단술과 기성금속관 수

복을 시행하였다. 하악 양측 제2유구치는 치아우식증이 심

Fig. 2. Extraoral photo after induction of general anesthesia.

Fig. 1. Standard growth chart and patient’s developmental state.



하고 방사선 사진상에 치근분지부 병소가 관찰되어 예후가

불량할 것으로 예상되었다. 그러나 하악 우측 제1대구치가

맹출하지 않았고, 하악 좌측 제1대구치는 부분 맹출인 상태

였으므로 공간유지장치를 제작할 수 없어, 조기 발거할 경

우에 양측 제2유구치 부위에 심한 공간 상실이 예상되었다.

따라서 하악 양측 제1대구치가 맹출하여 공간유지장치를 제

작할 수 있는 시기가 될 때까지 공간 유지 및 저작 기능의

보조 목적으로 유구치를 유지하기 위해 하악 양측 제2유구

치에 치수절제술과 글래스아이오노머 임시수복을 시행하였

다. 특히 하악 우측 제2유구치는 교합되지 않았으나, 하악

좌측 제2유구치는 교합이 되었기 때문에 환아의 불수의적인

폐구 습관에 의한 치아 파절을 방지 하기 위하여 밴드 보강

을 추가로 시행하였다. 우식 치료 후에 전반적인 치면 세마

및 불소 도포를 시행하였다(Fig. 4). 치료 중 적절한 마취

심도가 유지되었고, 맥박, 호흡, 혈압 등의 모든 생징후가

안정적으로 유지되었다.
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Fig. 3. Intraoral periapical view radiograph before treatment.

Fig. 4. Intraoral photo before (left) and after (right) treatment.
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이후 3개월마다 정기검진을 시행하였으며, 말-시범-시행

(tell-show-do), 주의 분산, 긍정적 강화 등으로 환아의 행

동조절 및 불소 도포를 시행하였다. 환아가 4세 4개월이 되

었을 때, 하악 양측 제1대구치가 맹출하였으며 교합면에 치

아 우식이 발생하였다. 보호자의 동의 확보 후, 물리적 보호

안정 도구의 사용 및 행동조절 기법 하에 하악 양측 제1대

구치에 예방적 레진 수복(preventive resin restoration)을

시행하였다. 그리고 이 시기에 하악 우측 제2유구치에 치조

농양이 관찰되어 발거한 후, 하악 우측 제1대구치에 밴드

앤 루프 공간유지장치를 시행하였다. 또한 하악 좌측 제2유

구치는 치수절제술에 양호한 예후가 관찰되어, 기성금속관

으로 수복을 시행하였으며 하악 좌측 유견치 원심면에 진행

된 중등도의 우식은 3급 복합 레진으로 수복하였다. 환아는

간단한 지시에 따르고 20분 내외의 치료에는 초진 시 보다

증가된 협조를 보였다. 

Ⅲ. 고 찰

AS 환아는 일반적으로 출생 시에는 진단되지 않으며 발

달 지연 및 3세경부터 시작되는 발작, 특징적인 행동양상

등으로 인해 3-7세경 유전자 검사를 통해 확진 된다. 발작,

발달 지연, 운동 장애의 임상 양상을 보이는 환아에서 AS와

감별진단 해야 할 질환은 레트 증후군(Rett syndrome), 레

녹스-가스토 증후군(Lennox-Gastaut syndrome), 소아

자폐증(childhood autism) 등이 있다10,11). 이 질환들은 유

전자 검사를 통해 배제할 수 있으며, AS를 진단하기 위한

유전자 검사는 그 발생기전과 연관이 있다. 

AS의 발생 기전은 다양한데, 크게 4가지 유전자적 분자

기전으로 구분할 수 있다. 첫째는 모계로부터 유전된 염색

체 15q11-q13 부위에 새로 발생한(de novo) 결실이며, 이

러한 경우가 전체 AS의 70-80%로 가장 흔하다. 두 번째는

모계로부터 유전된 염색체 15q11-q13 내에 있는 UBE3A

(ubiquitin protein ligase E3A) 유전자 내 돌연변이로 전

체 AS의 20%에 해당한다. 세 번째는 염색체 15q11-q13

가 모두 부계로부터 유전된 편친 이염색체성(uniparental

disomy)에 의한 것이며 전체 AS의 약 3-5%가 이 경우에

해당한다. 마지막은 염색체 15q11-q13 각인 유전자의 결함

으로 인해 모계에서 유전된 UBE3A 유전자의 발현이 변형

되는 경우이며, 이것은 전체 AS의 약 3-5%에 해당한다6).

염색체 15q11-q13의 비정상적인 메틸화(methylation)는

전체 AS의 80-90%에서 나타나기 때문에 임상 양상을 통

해 AS가 추정되는 환자들에서는 먼저 이에 대한 유전자 검

사(DNA methylation test)를 시행한다. 메틸화가 정상적

이라면 UBE3A 유전자 돌연변이를 검사하며, 메틸화가 정

상적이지 않다면 FISH (fluorescence in situ hybridiza-

tion) 검사로 염색체 15q11-q13 내의 결손 여부를 확인한

다5,6). 본 증례의 환아 역시 이와 같은 메틸화 PCR 검사와

FISH 검사를 통해 모계 유전 염색체 15q11.2의 결손을 확

인하였다. 

유전자 검사상에서 AS와 감별진단 해야 하는 질환은 프

라더-윌리 증후군(Prader-Willi syndrome)이다. 프라더-

윌리 증후군도 염색체 15q11-q13 부위의 결함과 연관된

것이라는 점에서 AS와 공통점이 있으나, 부계에서 유전된

유전자 결함이라는 점에서 AS와 차이가 있다12). 본 증례의

환아는 유전자좌 PWCR (Prader-Willi syndrome chro-

mosome region 15q11-q12, Gene ID: 5821)에 존재하

는 SNRPN (Gene ID: 6638) 유전자의 메틸화 유무를 검

사함으로써 모계 유전자의 결손을 확인하여 AS로 확진되었

다.

AS 환자에서 나타나는 염색체 15의 결함은 GABA

(Gamma-Amino Butyric Acid) 수용체의 이상 기능 및

GABA의 합성과 분비 저하를 초래한다. GABA 수용체는

전신 마취나 진정법 사용 시 사용되는 여러 약물들의 공통

된 수용체이다. 따라서 AS 환자에게 약물적 행동조절 요법

을 시행할 때에는 약물의 효과가 어떻게 변화하여 나타날지

에 대한 이해가 필요하다. AS 환자를 전신마취 할 때에는

발작, 미주 신경의 과활성(hyperfunction) 및 서맥에 주의

해야 한다9). 또한 유전자 조작 쥐 실험에 따르면, GA 수용

체에 변이가 있을 경우 프로포폴(propofol)과 에토미데이트

(etomidate)의 효과가 감소하는 것으로 밝혀졌다13). 다른

유전자 조작 쥐 실험에서는 벤조다이아제핀(benzodi-

azepine)의 결합이 유의하게 감소하는 결과가 나왔다14). 뿐

만 아니라 할로겐화 에테르(halogenated ether) 계열의 흡

입마취제인 아이소플루레인(isoflurane)은 GABA 수용체

의 분포를 변화 시켜, 시냅스의 바깥 구조를 활성화함으로

써 신경 세포의 극성(polar)을 변화시키고 전신 마취의 상

태에 영향을 주는 것으로 나타났다15). 따라서 AS 환자들에

게는 과량의 벤조다이아제핀(benzodiazepine) 투여는 금

하고 그 양을 최소화 해야 하며, 흡입 마취제로 할로겐화 에

테르(halogenated ether) 계열인 아이소플루레인(isoflu-

rane)은 삼가는 것이 좋다. 그리고 술 전 발작을 피하기 위

해 시술 전 항경련제의 복약을 지속해야 하며 발작을 유발

할 수 있는 케타민(ketamine)이나 엔플루렌(enflurane)의

사용은 피하는 것이 좋다. 이론적으로는 GABA 시스템과

상충하는 작용이 알려지지 않은 프로포폴(propofol)과 펜타

닐(fentanyl)을 혼용한 정맥 마취가 안전할 것으로 알려져

있다16). 또한 세보플루레인(sevoflurane)은 GABA-A 수용

체의 α소단위체에 작용하므로 AS 환자에게서 효과적으로

사용될 수 있을 것으로 보고되고 있으며, 본 증례에서도 이

를 통해 효과적이고 안전한 전신마취가 시행되었다17).

일반적으로 AS 환자들은 발달 지연 및 운동 장애, 협조도

부족으로 구강 위생 관리가 어렵기 때문에 다수 치아에 우



식이나 치주질환이 생기는 경우가 많다. 본 증례의 환아 역

시 초진 시에 이미 다수 치아에 광범위한 우식을 가지고 있

었고, 치과 검진 및 치료에 협조할 수 없는 상태였기 때문에

전신 마취가 효율적인 약물적 행동조절 요법으로 선택되었

다. 그러나 모든 치과 치료를 전신 마취 하에서만 시행할 수

는 없기 때문에 적어도 4개월 간격으로 정기 검진 및 예방

처치를 시행하고, 환자가 치과 환경에 친숙해지도록 하는

것이 필요하다10). 본 증례의 환아도 말-시범-시행(tell-

show-do)과 주의 분산, 긍정적 강화 등의 비약물적 행동조

절 요법 하에 불소 도포 및 정기 검진을 받음으로써, 이후에

간단한 치료를 받을 수 있을 정도의 협조도를 가지게 되었

다. 이전에 보고된 증례에서도 이와 같은 정기 검진의 중요

성을 강조하고 있으며, 본 증례에서는 정기 검진 과정을 통

해 우식의 조기 진단과 환아의 협조도 증가를 얻어 비약물

적 행동조절 하에 예방적 레진 수복(preventive resin

restoration), 인상채득, 밴드 앤 루프 접착 및 발치, 구치

부 기성금속관 수복, 전치부 3급 복합 레진 수복을 수행한

바를 보고하는 것에 의의가 있다18). AS가 출생 시에 진단되

지 않고, 일반적으로 3-7세 경 진단되는 것을 감안할 때, 본

증례는 유치열기에서 다발성 우식에 이환된 AS 환자의 치

과치료에는 전신마취가 사용될 수 있으며, 이후 정기 검진

을 시행하며 혼합치열기가 된 환자에게는 비약물적 행동조

절 요법으로 효과적인 치료가 가능함을 보고하고 있다. 또

한 본 증례의 환아는 하악 양측 제1대구치가 조기 맹출한

특징을 보이고 있는데, AS 환자에게서 치아의 조기 맹출이

일반적으로 나타나는지에 대해 추가적인 증례 수집과 연구

가 필요할 것이라고 사료된다. AS 환자는 특징적으로 텔레

비전 시청을 좋아하므로 비약물적 행동조절 요법을 시행할

때에, 텔레비전을 이용한 주의 분산을 이용하는 것을 고려

해야 한다. 또한 물이나 반사되는 물체를 좋아하는 경향이

있으므로 이러한 점을 통해 치과용 미러나 기구에 적응할

수 있도록 해야 한다.2,10,11) 치과 약속은 환자가 스트레스를

비교적 잘 견딜 수 있는 오전에 잡는 것이 좋으며, 항경련제

는 치과 약속 전에 복약을 지속하도록 하는 것이 좋다. 또한

언어 발달이 느리므로 AS 환자에게 지시할 때에는 단순하

고, 명료하며, 간단한 단어를 반복하는 것이 좋다.10)

Ⅳ. 요 약

저자는 불량한 구강 위생과 다수 치아에 광범위한 치아

우식증을 보이나 치과 검진과 치료에 협조가 되지 않는 엔

젤만 증후군 환자를 전신마취 하에 안전하고 효과적으로 치

료한 증례를 보고하는 바이다. 환아는 간질 조절을 위해 항

경련제(Clobazam)를 복약 중이었고 운동 장애, 발육 지연,

언어 장애, 불수의적 폐구 운동을 보였다. GABA 수용체 이

상이 동반되는 AS의 특성 상 진정 약물의 효과가 떨어질 수

있으며, 발작 가능성이 있기 때문에 전신마취를 행동조절

요법으로 선택하였고, 모든 생징후를 안전하게 감시하며 성

공적으로 치과 치과치료를 시행하였다. 전신마취 이후에는

정기검진, 비약물적 행동조절 요법을 통해 간단한 수복 치

료를 추가로 시행할 수 있었고, 환자의 구강 건강 증진에 기

여할 수 있었다. 
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