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앤더슨-파브리병이라고도 불리는 파브리병(이하, FD)

은 인체의 여러 기관에서 계통적으로 발병하는 희귀질환

의 하나로 빈번하게 발생하는 X-연관 리소좀 축적 장애

로 α-갈락토시다제 A (α-Gal A) 결핍으로 인해 발생

하는 질환이다1). 스핑고리피드 대사경로의 이상으로 나타

나는 임상 증상은 globotriaosylceramide (Gb3 또는 GL3)

의 리소좀 축적에 의해 2차적으로 나타난다. 대부분의 희
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귀 질환에서 볼 수 있듯이, FD의 진단은 평균 3년 정도 

지연된다. 전신 질환이므로 여러 전문과(소아과, 내과, 심

장 전문의, 신경과 전문의, 통증 전문의, 신장 전문의, 유

전학 전문의 등)의 임상의가 환자를 만나 FD를 의심하면

서 진단이 시작될 수 있다. 임상의는 FD의 주요 증상과 

여성도 보인자일 뿐만 아니라 전형적인 FD로 진단될 수 

있다는 사실을 알고 있어야 한다. 조기 진단으로 효과적

인 치료가 가능하므로 장기 손상을 예방하기 위해 조기에

진단과 치료를 받는 것이 매우 중요하다. 유전적 돌연변

이에 따라 FD는 감각 이상, 땀 침범, 혈관각막종 및 각막

정맥류로 조기에 시작되는 고전적인 형태로 나타날 수 있

다. 30년이 경과된 이후 환자인 경우 심장, 신장 및 뇌혈
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Fabry disease (FD) is an X-linked lysosomal storage disorder. It is caused by mutations in the 

α-galactosidase A gene, which results in deficient or absent activity of α-galactosidase A (α- 

Gal A). This leads to a progressive accumulation of globotriaosylceramide (Gb3) in various 

tissues. Manifestations of Fabry disease include serious and progressive impairment of renal 

and cardiac function. In addition, patients experience pain, gastrointestinal disturbance, 

transient ischaemic attacks, and strokes. Additional effects on the skin, eyes, ears, lungs, and 

bones are often seen. Reduced life expectancy and deadly consequences are being caused by 

cardiac involvement. Chaperone therapy or enzyme replacement therapy (ERT) are two disease-

specific treatments for FD. Thus, early detection of FD is critical for decreasing morbidity and 

mortality. Globotriaosysphingosine (lyso-Gb3) for identifying atypical FD variants and highly 

sensitive troponin T (hsTNT) for detecting cardiac involvement are both significant diagnostic 

indicators. This review aimed to offer a basic resource for the early diagnosis and update on 

the diagnosis of having FD. We will also provide a general diagnostic algorithm and informa-

tion on ERT and its accompanying treatments.

Key�words: Fabry disease, hypertrophic cardiomyopathy, proteinuria, heart failure, Gb3, Lyso 
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관 침범이 나타나고 조기에 특별한 치료가 없으면 증상은

점점 심해진다. 때로는 심장이 유일하게 영향을 받는 장기

로서 고립된 비후성 심근증이 나타날 수 있다. 측정된 α-

Gal 효소 활성도가 매우 낮거나 요인으로 나타나는 고전

적 FD인 남성환자는 쉽게 진단된다. 반면 X-연관 질환

의 여성과 후기 발병 형태의 여성은 진단이 쉽지 않다.

2001년부터 효소 대체 요법(ERT)과 2016년부터 미갈

라스타트(Galafold®, 아미커스 테라퓨틱스, 미국 뉴저지주

크랜베리)를 사용한 샤페론 치료가(Chaperone treatment)

가능하게 되었지만 완치되기 어려운 질환이다2-4). 재조합

효소는 아갈시다제-알파(Replagal®, Shire Human Genetic

Therapies AB, 스웨덴 스톡홀름) 및 아갈시다제-베타 

(Fabrazyme®, 사노피 젠자임, 미국 매사추세츠주 케임브

리지)가 나와 있다5,6). 그러나 질병발병률, 즉 이환율

(morbidity)과 사망률(mortality)을 낮추기 위해서는 조기

에 FD를 진단하는 것이 중요하다. 심혈관 합병증은 FD 

환자의 주요 사망 원인이 된다. 

파브리병의�역학� 및� 발병� 기전

FD의 유병률은 1:40,000에서 1:117,000 사이로 추정

된다. 그러나 이 유병률은 과소평가된 수치로 로 여겨지

며 여러 보고에서 신생아 선별검사에서는 더 높은 유병률

로 수치가 나타났다. 예를 들어 스페인의 경우, 남성의 

FD 유병률은 1:7575 (0.013%)로 추정되었고, 고위험군

에 대한 유전자 선별 검사 연구에서 중요성 미상 유전자 

변이(GVUS)를 포함한 α-갈락토시다제 A(GLA) 유전자

변이를 가진 개인의 전체 유병률은 0.62%, 최종 FD 진단

유병률은 0.12%로 보고하였다. 도헤니 등은 1995년부터 

2017년까지 발표된 모든 FD 선별 연구를 재분석하여 남

성 신장이식 환자에서는 1.6배 증가, 남성 및 여성 뇌졸

중 환자에서 각각 33배와 15배로 증가한 것으로 추정하

였다7,8). 

신생아 선별 검사 프로그램에서는 FD의 유병률이 좀 

높게 나타나며 비병리학적 변이, 다형성 및 중요성이 알

려지지 않은 변이를 발견할 수 있기도 하다. 전형적인 FD

와 연관된 돌연변이 발병률은 남성의 경우 1:22,000-1: 

40,000명이며, 비정형 또는 후기 발병 FD 돌연변이는 남

성의 경우 1:1,000-1:3,000명의 유병율을 보였다. 또한 

FD는 모든 인종 집단에서 나타난다9).

FD는 α-Gal의 효소결핍 또는 효소기능부재로 인해 

발생하며, GLA 유전자(Xq22.1에 위치)의 돌연변이로 인

한 활성으로 globotriaosylceramide (Gb3)의 세포 내 축

적과 다기관 손상을 초래한다. 이형접합 여성도 FD의 임

상 증상이 나타날 수 있지만 일반적으로 남성 환자보다 

평균 10년 정도 늦게 나타난다. 동일한 변이를 가진 같은

가족 내에서도 다양한 임상적 표현형을 보이며, 초기에는

심한 전형적인 증상이 나타나고 나중에는 경미한 증상이 

나타나기도 한다. 전형적인 FD를 가진 남성은 아동기 또

는 청소년기에 초기 징후와 증상이 나타난다(예: 사지의 

주기적인 심한 감각이상과 견디기 어려운 통증, 신경병증

성 통증, 모세혈관 확장증 및 혈관 혈관종(사타구니, 엉덩

이 및 배꼽 주위 부위), 발한 이상(다한증-자매 및 다한

증), 위장 증상, 각막(각막 원추형) 및 수정체 혼탁)이라고

하는 혈관 병변, 혈관 합병증, 원인 불명의 단백뇨 또는 

미세알부민뇨를 포함한 원인 불명의 신부전, 육종성 HCM

을 모방한 원인 불명의 LVH 또는 신경학적 증상(예: 일

과성 허혈 발작[TIA], 감각신경성 난청, 편두통, 암호성 

뇌졸중)은 성인에서 임상적 특징이 될 수 있다. 비정형 변

형을 가진 환자는 말기 신부전, LVH, 뇌혈관 질환 또는 

이들의 조합이 발생할 수 있다. 여성 FD 환자인 경우 증

상은 무증상부터 심각한 증상까지 다양하게 나타나지만, 

일반적으로 남성 FD환자에 비해 나이가 많은 경우가 많

다. Gb3 침착과 Gb3가 탈아실화된 대사체인 globotriao-

sylsphingosine (lyso-Gb3)은 세포 침범과 관련이 있다. 

혈장 Lyso-Gb3 농도는 질병 단계, 돌연변이의 정도와 밀

접한 상관관계가 있는 것으로 보이며 ERT 동안 혈장 

Lyso-Gb3 농도가 감소한 것으로 보고되었다. FD 환자 

또는 환자의 변이가 실제로 치료 반응(또는 ERT와 샤프

론 모두)으로서 Lyso-Gb3 수치와 상관관계를 보이는지

에 대해서는 여전히 논쟁이 계속되고 있다10-11). 

파브리병� 진단�

1.�파브리명�진단

남성과 여성 모두 유전자 확인 검사는 필수이다. GLA

유전자의 돌연변이는 전형적인 FD, 변이 표현형 또는 
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GVUS와 관련이 있을 수 있다. Fig. 1에 업데이트된 진단

알고리즘이 나와 있다. FD 진단 시, 미갈라스타트를 사용

한 약리학적 샤프론 요법에 대한 적합성 여부는 우수 실험

실 관행(GLP) (검증된 인간 배아 신장 세포 기반 체외 분

석)을 통해 결정할 수 있다. 이 체외 분석법은 현재 이 평

가에 대해 승인된 유일한 방법이다.

Lyso-Gb3는 임상적으로도 관련성이 있으며, 특히 가

변적인 α-Gal A 활성과 돌연변이 등 FD에 대한 강력한

바이오마커로 부상했다. GVUS 환자에서 돌연변이가 임

상적으로 유의미한지, 그리고 FD를 진단해야 하는지를 결

정하기 위해 Lyso-Gb3 검사를 사용할 수 있다. Lyso- 

Gb3는 임상 증상이 나타나기 전에도 환자를 클래식 표현

형과 변이 표현형으로 분류하는 데 사용할 수 있다. Lyso-

Gb3는 특히 여성에서 가장 두드러지게 나타나는 표현형 

변동성 때문에 표현형 판별 마커로 유용하다12). 

2.�뼈,�폐,�눈,�말초신경�증상�

파브리병은 성숙 전 골감소증과 골다공증의 원인 질환

으로 잘 알려져 있지 않지만, 환자 50-87%가 FD에 해당

하는 것으로 보고되었다. 환자들은 운동 중 호흡곤란, 만

성 기침 또는 천명음과 같은 폐 증상을 자주 보고한다. 폐

활량 측정시 정상 또는 객관적인 폐쇄성 기도 제한으로 

나타날수 있다12).

3.�심장�증상�

파브리 심근증을 평가하는 첫 번째 단계는 경흉부 심

초음파 검사이다. FD의 전형적인 징후는 동심원형 좌심

실 확장증과 두드러진 유두근이다. 또한 대부분의 환자는

이완기 기능 장애의 징후를 보인다. 심초음파 검사 중 심

Fig. 1. Updated FD diagnostic algorithm. Systematic review of screening tests for Fabry disease20). 
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장 박출률로 평가한 전체 좌심실 기능은 말기 환자에게서

만 감소한다. 

심장 침범이 의심되는 FD 환자는 가능한 한 빨리 심장

자기공명영상(CMR) 촬영, 심장 초음파 검사, 24시간 홀

터 심전도 검사를 통해 심장 구조와 기능을 평가해야 한

다. FD 심근병증 환자의 심장 섬유증에 대한 진단 표준은

후기 가돌리늄 증강(LGE-CMR)을 사용한 CMR 영상 

검사이다.

금기 사항이있는 환자(예: 이식 된 심장 박동기 또는 

심박 조율기 환자 또는 말기 신장 질환이 있는 환자)의 경

우 심장 침범을 간접적으로 평가하기 위해 심장 초음파 

양식(예: 반점 추적 심장 초음파[STE])을 사용할 수 있다. 

장기 침범의 임상 징후가 보이는 즉시(예: LGE가 처음 

발견되는 경우) ERT를 시작하는 것이 좋다. T1-MRI 매

핑은 FD와 다른 LVH의 원인을 감별하기 위해 제안되었

다. LVH가 있는 FD 환자에서는 비정상적인 원시 심근 

T1 값이 매우 흔하다. 심장 MRI- 파생 심근 매핑은 감

도가 높아 FD 환자를 구별할 수 있는 특이성을 제공한다. 

PET-MR 검사는 심근 염증을 감지할 수 있는 고유하고 

동시적인 결과를 비디오로 제공할 수 있다13).

심전도 소견과는 상관관계가 있지만 심근 섬유증과는 

상관관계가 없다. 그러나 NT-proBNP 수치는 질병 진

행과 상관관계가 없다. 심근 섬유증의 평가는 심근 병증

의 단계를 관찰하는 것이 가능하며 예후가 좋지 않은 경

우와 관련이 많다. 

FD 진단을 위한 비침습적 생화학 마커, 영상 전략 및 

유전자 검사 등의 발전으로 심내막 생검의 필요성이 감소

하고 있다. 심장학에서는 심근 조직 손상을 감지하기 위해

고감도 트로포닌 T (hsTNT) 검사가 확립되어 있다14-17).

그러나 파브리 심근병증의 경우 심장 침범을 감지하는

바이오마커에 관한 데이터는 거의 없다. 세이델만 등은 

hsTNT가 FD에서 심장 침범에 대한 가장 유망한 바이오

마커이며, 14 ng/mL 이상의 값은 MRI에서 병리학적 후

기 증강을 시사한다는 것을 보여주었다. 이 바이오마커는

FD의 진행과 상관관계가 있으며, 관찰 기간 동안 hsTNT

가 상승한 환자는 심근 섬유증의 진행과 EF의 감소를 보

였다. hsTNT의 상승은 섬유증의 증가를 예측할 수 있다. 

심초음파 소견으로 평가한 FD 및 심장 침범 환자에서 

NT-proBNP 수치가 상승한다.

4.�신장�증상�관련�진단�

신장 기능의 기본 평가를 위한 일반적인 진단 도구

(예: 혈청 크레아티닌, 계산된 GFR 및 소변 단백질 검사

를(24시간 수집이 이상적이지만, 현장 소변 총 단백질/크

레아티닌 및 알부민/크레아티닌 비율이 확립되어 있음) 

FD 환자의 진단에 처음에 사용할 수 있다. 또한 신장 기

능 평가에는 크레아티닌 및 시스타틴 C 기반 GFR 계산

이 권장된다. 혈청 시스타틴 C 농도는 크레아티닌보다 더

민감한 마커로 조기 신장 기능 장애를 감지할 수 있다. 소

변 lyso-GB3는 FD의 신장 침범과 상관관계가 없는 것으

로 나타났다. 단백뇨와 알부민단백뇨는 FD의 초기 신장 

침범에 대한 가장 중요한 지표이므로 정기적인 측정이 필

수적이다. 미세알부민뇨의 조기 발견을 위해 소변에서 알

부민-크레아티닌 비율을 측정하는 것이 적극 권장된다. 

사구체과여과(연령 보정 사구체여과율>130 mL/min/1.73/

m2 연령 보정)는 조기에 발견할 수 있다. 지속적인 알부

민뇨 및/또는 단백뇨가 있는 FD 환자의 경우 신장 생검

을 실시해야 한다18).

5.�신경학적�증상�관련�진단

안타깝게도 FD 환자의 신경학적 징후를 평가할 수 있

는 특정 혈액 바이오마커는 아직 없다. 신체 검사 및/또는

가족력(예: 감각 이상/감각 이상, 다한증/다한증, 만성 작

열 통증, 극심한 통증 발작, 감각 상실, 이명, 난청, 메스

꺼움, 현기증, 복부 경련, [식후] 설사, 복부 팽만)이 의심

되는 경우 추가적인 신경학적 진단을 시작해야 한다. 신

경학적 관련성은 일반적으로 뇌 MRI, 청력 측정 등을 통

해 평가합니다. 백질 고강도, 돌연변이, 경색은 전형적인 

FD에서 뇌 MR 영상에서 발견되는 특징적인 징후이다19).

6.� GI� 증상�관련�진단

위장관 증상은 환자의 50-60%에서 발생하는 흔한 증

상이다. 이러한 증상은 장의 자율 기능 및 혈관 병증과 관

련된 이차적인 증상이다. 복통, 복부 팽만감, 설사, 변비, 

메스꺼움, 구토 또는 가성 폐색 증후군이 나타날 수 있다. 

장내 융모에 당지질 침착으로 인한 영양소 흡수 장애로 
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인한 영양실조가 이차적으로 나타날 수 있다. 내시경 검사

를 하면 일반적으로 정상이며, 이러한 상황은 전구 위장

관 증상이 있는 환자에서 FD진단이 지연되는 이유가 되

기도 한다.

7.�삶의�질

FD는 정상인에 비해 삶의 질이 낮다. 삶의 질 저하와 

관련된 요인으로는 통증, 위장 증상, 청력 상실 무력증, 격

월 정맥 요법 등의 치료 등이 포함된다.

파브리병의�선별검사�

역학에서 선별 검사는 다음과 같이 정의된다. 무증상자

를 검사하여 검사 대상인 질병에 걸릴 가능성이 있거나 

없을 가능성이 있는지를 분류하기 위해 실시하는 검사이

다. 질병에 걸릴 가능성이 있는 것으로 보이는 사람들은 

최종 진단을 내리기 위해 추가 조사를 받는다. 그런 다음 

질병이 있는 것으로 확인된 사람들은 치료를 받는다9). 

일반적으로 사용하기에 적합하려면 조기 발견 및 치료

절차가 이환율 또는 사망률을 줄이는 것 외에도 여러 기

준을 충족해야 한다. 비용 대비 효과를 위해서는 검진 대

상 집단에서 높은 양성 예측값(PVP)이 필요하다. 따라서 

현재 FD에 대한 선별 검사는 고위험군과 지표환자의 가

족에게만 권장된다. 다양한 이유로 인해 FD에 대한 체계

적인 신생아 선별 검사는 도입되지 않았다. 몇 가지 선별 

전략이 가능하다. 남성의 경우 처음에는 바이오마커 기반

스크리닝 방법(α-Gal A 또는 lyso-Gb3)이 사용된다. 효

소 기반 선별 방법은 여성에게는 적합하지 않다. 혈관 병

변, 특히 망막 혈관 직경은 FD를 선별하는 데 도움이 될 

수 있다9). 

고위험군�선별� 검사

다음과 같은 고위험군에 대한 선별 검사는 심방세동 

진단율을 높일 수 있다: 1) 비평활근경화증 또는 설명할 

수 없는 좌심실 비대증(>12 mm)이 있는 환자; 2) 말기 

신장 질환 환자(혈액 투석 치료를 받는 환자), 신장 이식 

후 환자 또는 원인 불명의 단백뇨 또는 미세 알부민뇨 환

자; 3) 원인 불명의 뇌졸중을 앓고 있는 개인(15-55세). 

고위험군을 대상으로 한 많은 선별 검사 연구에서 다

음과 같은 사실이 밝혀졌다.

갈락토시다제 알파 유전자(GLA)에 예기치 않게 많은 

수의 돌연변이 또는 GVUS가 있거나 α-gal A 활동이 손

상된 경우이다. 고전적으로 영향을 받는 남성의 α-gal A

활동이 없거나 거의 없는 것과는 대조적으로, 대부분의 

GVUS 남성 환자는 α-gal A의 잔류 활성을 가지고 있

다.

진단 알고리즘(Fig. 1)은 FD 선별 검사에도 적용할 수 

있다20).

1.�혈장�검사(Plasmatic� tests)

남성과 여성 모두에서 α-Gal A 활성도 측정은 진단의

첫 번째 단계이다. 백혈구(황금 표준), 혈장 또는 건조혈

반(DBS)에서 쉽게 측정할 수 있다. DBS 검사를 사용하는

것이 더 실용적이고 비용 효율적이다. 측정은 대사 질환 

검사 가능한 의뢰 검사실에서 수행해야 한다. 축적된 스

핑고지질도 측정할 수 있다. 일반적으로 Gb3는 소변에서

측정하지만, 그 분해산물인 글로보트리오실스핑고신(Lyso-

Gb3)의 혈장 측정이 더 민감하고 특이적인 것으로 나타

났다. FD에서 Lyso-Gb3는 남성의 경우 항상 증가하지만

여성의 경우 40~60%에서만 증가한다. 실제로 여성의 경

우 Lyso-Gb3 수치는 나이가 들면서 증가한다. 

어린 시절에는 정상 범위이므로. 성인 여성만 고려할 

경우, α-Gal A 활성도와 혈장 Lyso-Gb3의 측정은 의심

되는 FD 증상을 감지하는 매우 중요한 진단 가치를 가진

다. 

Gb3 또는 Lyso-Gb3 수준은 일반적으로 FD 심각도와

상관관계가 있다. 늦게 발병한 FD 환자는 고전적 FD 환

자보다 혈장 Gb3 및 Lyso-Gb3 수치가 낮다. 이 마커는 

치료에 대한 반응을 평가하는 데 매우 유용하다21-25).

2.�조직�생검(Tissue� biopsy)

요즘에는 조직 생검이 필요한 경우가 드물다. 진단에 

도움이 되는 당지질 침착물을 보여줄 수 있다. 중요성이 



- 대한 유전성 대사 질환 : 제 24권 제 1호, pp17~25, 2024 -

- 22 -

알려지지 않은 GLA 변이가 있고 Lyso-Gb3 결과가 결정

적이지 않은 환자에서는 진단을 평가하기 위해 여전히 논

의과정이 필요하다. 

피부 생검은 쉽게 시행할 수 있지만 관련 장기에 상당

한 침착물이 있는지 확인할 수는 없다. 신장 생검은 FD를

암시할 수 있으며, 빛을 이용하여 표시된다. 현미경으로 

족세포의 세포질, 관상, 간질, 사구체 및 혈관 Gb3 침착

물 및 족세포의 세포질에 있는 얼룩말 체의 진공화상태가

보인다. 그럼에도 불구하고, FD를 증명하기에 충분하지 

않으며 분광광도법을 사용한 Gb3 측정이 더욱 진단에 용

이하다. 신장 생검은 비가역적 손상(사구체 경화증, 세뇨

관 위축증, 간질성 섬유증, 동맥 경화증)을 평가하는 데도

유용하다. 전자 현미경은 얼룩말 몸을 보여준다. 심장 변

이 또는 중요성이 알려지지 않은 변이가 있는 환자의 경

우 심내막 생검이 필수적일 수 있다24,25).

3.�유전자�검사(Genetic� testing)

유전자 돌연변이에 대한 유전자 검사는 원인 돌연변이

를 확인하기 위해 필요하다. 동일한 GLA 변이를 가진 표

현형 변이도 가능하지만, 일부 변이는 고전적 FD와 관련

이 있는 것으로 알려져 있고, 다른 변이는 후기 발병 FD와

관련이 있으며, 다른 변이는 다형성이거나 중요성이 알려

지지 않은 것으로 알려져 있다23). 가족 구성원을 검사하

고 영향을 받는 사람을 식별하기 위해서도 유전자 검사가

필요하다. 약리학적 보호자인 미갈라스타트는 돌연변이가

있는 경우에만 처방할 수 있으므로(환자의 40%) 치료 결

정을 내리는 데 중요할 수 있다. 효소 활성은 낮지만 엑손

돌연변이가 없는 FD 환자는 인트론 돌연변이 평가를 수

행해야 한다.  

4.�진단�알고리즘(Establishing� diagnosis)

M Michaud 등은 Fig. 2의 진단 알고리즘을 제시하였

다. 

남성의 경우, 잔류 α-Gal A 효소 활성도가 0이거나 

3% 이상이면 고전적 FD로 확인된다. FD가 늦게 발병한 

남성의 경우 효소 활성도는 3-30%까지 다양하다. 진단을

확인하는 것만으로는 충분하지 않다. 관련 기관의 생검에

서 당지질 침착물에 의해 확증되어야 한다. 혈장 Lyso- 

Gb3 농도 증가는 또한 진단을 지원할 수 있다. 

고전적 또는 비고전적 FD를 가진 여성의 경우, α- 

Gal A효소 활성도가 낮거나 정상 범위 내에 있을 수 있

다. 최근 연구에 따르면 Lyso-Gb3의 체계적인 복용량 이

여성의 진단 가치를 향상시킨다고 한다. 그러나 N215S 

심장을 가진 여성의 경우 정상 범위 내에 있어야 한다. 

FD가 의심되는 여성의 가족 남성(아버지와 형제)을 검사

하는 것이 도움이 될 수 있다(중요도가 알려지지 않은 변

종). 신경병증성 통증, 혈관각화종 및/또는 각막 원추각막

은 고전적 형태의 FD 진단의 주요 임상 특징이며, 고전적

형태의 FD를 가진 여성과 남녀 모두에서 후기 발병 형태

의 여성에게는 나타나지 않을 수 있다.

GLA 유전자 다형성을 가진 환자의 경우, lyso-Gb3는

항상 정상이다. 지표 사례에서 FD 진단을 받은 후에는 다

른 유병자를 확인하기 위해 가족의 선별검사를 엄격하게 

실시해야 한다. 인덱스 사례 한 명당 5명의 가족 구성원이

진단되는 것으로 추정된다. 유전 상담사는 가계도를 철저

히 작성함으로써 FD 환자의 가능 위험에 처한 가족 구성

원을 구별할 수 있다. 산전 검사 또한 필요하다. 

효소 대체 요법 및 약리학적 샤페론과 같은 특정 치료

법은 허가된 치료이며 파브리 경험이 풍분한 지정 센터에

서 상의되고 치료해야 한다. 진통제, 항 단백뇨제 및 심장

강화제와 같은 보조 요법도 필수적이다. 환자에게 심리적, 

사회적 지원 및 환자 모임 또한 간과하지 말아야 할 중요

한 사항이다.

5.�가계�유전상담�및�검사

FD 환자에게는 가계의 유전자분석과 유전 상담이 중

요하며, 친척들이 유전자 검사를 받을 수도 있다. FD를 

의심할 때 가족력의 여부를 질문하고 가계도를 그리는 것

은 중요한 포인트이다. 임상의는 뇌졸중 또는 일과성 허

혈 발작(TIA), 급사, 조기 사망, 심근병증(특히 비대성), 

신장 침범 또는 투석, 복통 또는 설명할 수 없는 위장 증

상 등의 병력을 확인해야 한다.

여성만이 보인자가 아니기 때문에 가계도는 X-linked 

또는 의사 우성 패턴을 보인다. 그럼에도 불구하고 새로

운 돌연변이, 거짓 친자 관계 또는 모자이크의 위험은 항
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상 존재한다. 가계도를 그리는 것이 전체 혈통을 선별하

는 데 도움이 된다.

결� � � � � 론

FD는 드물기도 하지만 진단이 제대로 이루어지지 않

는 질환이다. 신체 전반적으로 시스템적으로 나타나는 질

환인 FD의 임상 증상은 소아과 및 내과 의사가 FD의 발

현을 잘 인지하여 조기에 효과적인 치료제를 처방하면 

FD의 자연 경과를 바꿀 수 있기 때문에 조기 진단은 매우

중요한 문제이다. 

FD는 기대 수명을 단축시키는 희귀하고 진행성인 다

기관계통 질환이다. 따라서 본 논문에서 제시한 이미보고

된 합의된 가이드라인에 따른 진단 및 선별 절차를 통해 

FD를 조기에 진단하는 것이 바람직한 진단과 치료의 방

향이 될 것이다.

Fig. 2. Diagnostic algorithm for FD26).
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파브리병은 X염색체-연관 리소좀 축적 장애이다. 이

는 α-갈락토시다제 A(α-Gal A)의 활성이 없거나 결핍

되어있는 α-갈락토시다제 A 유전자의 돌연변이로 인해 

발생한다. 이러한 효소활성의 저하로 인해 대사되지 못한

지질인 globotiaosylceramide (Gb3)가 다양한 인체 조직

에 점진적으로 축적된다. 파브리병의 조기진단 시기를 놓

치는 경우 신장 및 심장 기능의 점진적인 손상이 심각하

게 발생한다. 환자는 말초 근육 통증, 위장 장애, 일과성 

허혈 발작 및 뇌졸중을 경험하기도 한다. 피부, 눈, 귀, 폐

및 뼈 등에서 이 병의 진행으로 인한 추가 증상이 종종 

나타난다. 치료과정 없이 병이 진행되면 심장이나 신장의

개입으로 인해 기대 수명이 단축되는 치명적인 결과를 초

래한다. 따라서 파브리병을 조기에 발견하는 것이 발병율

과 사망율을 감소시키는 데 매우 중요하다. 비정형성 파

브리병의 변이를 식별하기 위한 globotriaosysphingosine 

(lyso-Gb3)과 심장 침범을 식별할 수 있는 고감도로 탐지

할 수 있는 트로포닌 T(hsTNT)는 모두 중요한 진단 마커

이다. 효소 대체 치료(enzyme replacement therapy) 또는

샤페론 치료(chaperone therapy)는 파브리병 치료의 주요

두 가지 방법이다. 질환이 드물기도 하지만 진단이 제대

로 잘 되지 않는 놓치기 쉬운 질환이기도 하다. 따라서 이

종설의 목적은 파브리병의 조기 진단과 진단에 대한 최근

의 업데이트된 현황 보고와 진단을 위한 기본 자료를 제

공하는 데 있다. 또한 효소 대체 치료 및 일반적인 진단 

알고리즘과 그에 연관된 필요한 정보를 제공한다. 
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