
Ⅰ. 서 론

가부키 증후군은 특징적인 얼굴 형태, 작은 골격적 이상,

지문 이상, 경증부터 중증까지의 지능 장애, 생후 성장 결핍

의 다섯 가지 징후를 보이는 드문 유전적 질환이다. 가부키

증후군의 진단의 점수 평가 방법은 다음과 같다(Table 1)1).

일본에서의 유병률은 대략 32,000명당 1명으로 보고되었

고, 전세계적인 유병률은 아직까지 알려지지 않았으나, 다

양한 인종에서 보고되었다. 한국의 경우 가부키 증후군은

드물게 보고되고 있으나, 이는 진단에 대한 인식과 진단도

구의 부족으로 인한 것으로 사료된다2). 가부키 증후군 환아

는 성장 결핍으로 인하여 약 1/3이 구순구개열을 보이고,

약 72%에서 높은 아치형의 구개를 보이므로 이에 따른 섭

식 장애, 발음의 어려움 등이 수반된다3).

가부키 증후군 환자의 치과적 소견으로는 구순구개열 외
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에도 부분 무치증, 기형치, 소치증, 작은 악궁, 편측 후방부

교차교합 등이 있다4). 그러나 여러 의학적 문제 및 협조도의

부족으로 인해 치과 치료 시 여러 어려움을 겪게 된다.

본 증례는 좌측 안면부의 종창과 다수의 치아우식증을 주

소로 내원한 가부키 증후군 환자를 물리적 속박, 전신마취

하에서 부작용 없이 양호한 치료 결과를 얻은 증례이다.

Ⅱ. 증 례

만 6세 남환이 왼쪽 얼굴이 부었다는 것을 주소로 내원하

였다. 임상 및 방사선 구강검사 결과 환아는 상악 좌측 제2

유구치의 심한 우식으로 인한 안면부 종창과 발적, 다발성

의 우식증을 보였다(Fig. 1). 환아의 종창이 악화되어, 배농

및 절개 후 지속적인 항생제를 투여하기로 결정하고 입원

및 의과적 진료의뢰를 하기로 결정하였다.

치료의 목표는 종창 완화 및 원인치와 전반적인 치아의

우식 치료로 하였다. 통증과 종창의 완화를 위해 첫 내원 당

일 상악 좌측 제2유구치 협측 부위에 절개 및 배농술을 시

행하였다. 술 후 경과 관찰 및 지속적인 항생제 투여를 위해

당일 입원하였고, 입원 5일째 경결감과 종창이 감소하여 퇴

원지시 하였다.

본 환아는 과거 급성 폐쇄성 후두염과 발작으로 인해 벤

조다이아제핀(benzodiazepine) 정맥 주사 투여 시 호흡 저

하를 보였던 병력이 있었다. 이러한 의과적 병력과 환아의

협조 상태를 고려하여 종창 및 통증이 재발될 수 있는 상악

좌측 제2유구치를 근관 치료가 아닌 물리적 속박 하에 외래

에서 발거하기로 결정하였고, 퇴원 후 3일째 발거 시행하였

다. 이후 환아의 발작 가능성과 벤조다이아제핀 투여 시 호

흡 저하 병력으로 인해 상악 제2유구치를 제외한 모든 유구

치 치아우식증의 치료는 전신마취 하에 시행하기로 결정하

였다(Fig. 2). 전신마취 전 혈액검사, 소변검사, 심전도 검

사, 방사선 흉부 촬영검사상 특이소견은 없었다.

좌측 하완에 정맥로 확보 후, 로큐로늄(Rocuronium)을

20mg을 정주하고, 흡입마취제인 세보플루레인(Sevoflurane)

을 이용하여 전신마취를 유도하였다. 근이완 상태를 확인

후 구강을 통해 기관내 삽관을 시행하였고, 레미펜타닐

(Remifentanyl)과 2% 세보플루레인을 이용하여 치료 중

마취를 유지하였다.

Table 1. Proposed Phenotypic Scoring System for

Kabuki Syndrome 

Clinical Phenotypic Feature Possible 

Finding Details Score

Arched eyebrows 

w/sparse lateral 

one third

Blue sclerae

Everted lower eyelids

Long palpebral fissures

Ptosis

Strabismus

Facial Large dysplastic ears
1-5 points1

features Broad nasal root

Flat nasal tip

Abnormal dentition

Oligodontia

High or cleft palate

Micrognathia

Thin upper and 

full lower lip

Lip nodules

Brachy- or clinodactyly

Limb/extremity Hip dislocation
0-1 point2

features Lax joints

Persistent fetal pads

Microcephaly 1 point

Short stature 1 point

Heart 1 point

Kidney 1 point

TOTAL 0-10 points

1. 0-3 features = 1 point; 4-6 features = 2 points; 7-9

features = 3 points; 10-12 features = 4 points; 13-15

features = 5 points

2. 0-1 feature = 0 points; 2-4 features = 1 point

Fig. 1. Extraoral frontal view of pre-operation; Left facial swelling.
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전신마취 하에서 상악 우측 제2유구치, 상악 좌측 제1유

구치, 하악 우측 제2유구치, 하악 좌측 제1유구치에 부분치

수절제술과 스테인리스 스틸 기성금속관 수복, 상악 우측

제1유구치, 하악 우측 제1유구치에 치면열구전색술, 하악

좌측 제2유구치에 레진 수복을 진행하였다. 그 후 전악 치

면 세마 후 전신마취를 종료하였고, 3개월 후 정기검진을

계획하였다(Fig. 3, 4).

치료 중 생징후는 안정적이었으며 저산소증은 보이지 않

았다. 마취에서 회복 후 환아는 마취 회복실에서 30분 정도

회복 후 병동으로 이동하여 안정을 취하였다. 퇴원 시 특별

한 이상 징후 보이지 않았으며, 정기적인 검진을 진행하기

로 하였다.

Ⅲ. 총괄 및 고찰

가부키 증후군은 환자에 따라 질환의 증상, 심각도가 다

양하게 나타난다. 어떤 환자들은 부분적인 얼굴 기형을 보

이지만, 전신적으로 심각한 질환을 보이는 경우도 있다. 이

증후군의 일반적인 특징으로는 선천적인 심장질환, 지적 장

애, 비뇨 생식기 장애, 구순 구개열, 위장 장애, 안과 장애,

치과적 장애가 나타난다. 또한 감염과 자가면역질환에 대한

감수성 증가, 발작증세, 내분비적 장애, 섭식장애, 청력 손

실 등이 나타나기도 한다5-7).

가부키 증후군의 진단은 특정 병리적 기전보다는 임상적

인 특징에 기인하며, 그 양상이 다양하여 명확한 진단을 내

리는 것이 어렵다. 임상적으로는 주로 안모가 진단의 기준

에 포함되는데, 길게 연장된 눈꺼풀 틈새, 하안검 가측의 외

번, 아치형의 넓은 눈썹, 짧은 비주와 함께 처진 코의 끝, 크

고 도드라지거나 술잔 형태의 귀 등을 평가하게 된다6-9). 이

러한 안모 형태와 특징적인 선천적인 기형을 함께 보일 때

유전자 검사를 통해 최종 진단을 고려해 볼 수 있다.

임상적으로 진단된 가부키 증후군 환자의 약 52 - 76%

는 상염색체 상에 있는 KMT2D 유전자의 병적인 변이가

발견되었고, 약 10%정도에서는 X염색체 상에 있는

KDM6A 유전자의 병적인 변이를 보였다. 약 30%의 환자

에서는 유전적인 원인이 아직 밝혀지지 않았다10-14).

가부키 증후군 환자의 약 17%는 발작을 보이며 특히 자

극이 심하거나 스트레스를 받을 때 발작이 일어날 확률이

증가한다15). 이로 인해 치과 시술이 진행되는 어떤 시점에서

도 발작이 일어날 수 있다. 뿐만 아니라, 정신지체를 동반하

는 가부키 증후군 환자들은 대부분 치료에 대한 협조도가

불량하여 물리적 속박 등의 방법으로 치료를 강행하게 되는

데, 이는 환자의 발작을 더욱 악화시킬 수 있으므로 진정법

이나 전신마취를 통한 치과 치료가 고려되어야 한다.

본 증례 환아의 경우 가부키 증후군 환자가 보이는 치과

적 소견인 부분 무치증, 기형치, 소치증, 작은 악궁, 편측 후

Fig. 3. Intraoral view of pre-operation. Fig. 4. Intraoral view of post-operation.

Fig. 2. Periapical radiographic view of pre-operation; Severe

Dental caries of maxillary second primary molar.
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방부 교차교합 등은 보이지 않았다. 다만 벤조다이아제핀

사용 시 저산소증 병력과 다발성 치아우식증으로 인해 치료

할 치아가 다수였기 때문에 전신마취를 통한 치과 치료가

계획되었다.

또한 상악 좌측 제2유구치의 심한 우식으로 인해 응급 치

료가 필요하였으나 발작 소견과 과거 병력, 이에 대한 단시

간 내 의과와의 협진이 불가한 상황이었기 때문에 근관 치

료를 보다는 발거를 시행하기로 결정하였다. 이에 따라 상

악 좌측 제2유구치 조기 발거에 의한 상악 좌측 제1대구치

의 근심 이동이 예상되었다. 제1대구치의 후방이동을 위한

장치로는 맹출 전에는 원심편자 간격유지장치(distal shoe

space maintainer), 가철성 장치가 가능하며, 맹출 후에는

Finger spring, pendulum, distal Jet, Jones jig, Niti-

coils, head-gear 등이 사용될 수 있으나 환아의 협조도를

고려하여 추후 고정성 장치인 pendulum을 사용하여 상악

좌측 제1대구치의 후방이동을 얻기로 하였다16). 그리고 환

아의 구강 위생 관리가 어려운 점을 고려하여, 정기적인 검

진 및 제1대구치 맹출 후 치면열구전색술을 고려해보기로

하였다.

Ⅳ. 요 약

본 증례는 가부키 증후군 환아의 상악 좌측 제2유구치의

심한 우식으로 인하여 좌측 협부 종창이 관찰되었고, 물리

적 속박 하에 절개 및 배농술을 시행 후 유구치는 발거되었

다. 이후 전신마취 하에 남은 우식치아의 치료가 진행되었

다. 가부키 증후군은 환자에 따라 다양한 의학적 소견을 보

이므로 전신마취 하 치과 치료가 계획 될 경우, 의과와의 협

진 및 철저한 치료계획이 필수적이다.  
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