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전신성 백색증(Oculocutaneous albinism) 환아의 증례 보고

최지은∙최남기∙김선미∙양규호

전남대학교 치의학전문대학원 소아치과학교실 및 치의학연구소 및 2단계 BK21

백색증(albinism)이란 신체 내 melanin 합성의 부분적, 혹은 완전한 결핍에 의해 일어나는 질환이다. Melanin은 신체 내

에서 머리카락, 눈, 피부 등에 분포하기 때문에 백색증 환자는 밝은 금발이나 갈색의 머리카락과 하얀 피부, 붉거나 갈색의 홍

채를 갖는 특징적인 외모를 지닌다. 백색증 환자는 변이된 유전자 및 임상적 특징에 따라 크게 전신성 백색증, 안성 백색증,

부분적 백색증으로 나뉘며 그 밖에 많은 하위군이 존재하고 그에 따른 치료법이나 치과적 주의사항도 달라진다.

본 증례는 치아의 발육지연 여부 평가를 주소로 내원한 정신 지체가 동반된 전신성 백색증 환아로서 치아 발거 등의 관혈적

시술 및 보존수복, 공간 유지장치 등의 치료를 통해 양호한 결과를 보였기에 이를 보고하는 바이다.

주요어 : 백색증, 전신성 백색증, 정신 지체국문초록

국문초록

Ⅰ. 서 론

백색증(albinism)이란 신체 내 melanin 합성의 부분적, 혹

은 완전한 결핍에 의해 일어나는 질환이다. Melanin은

melanocyte 내의 소기관인 melanosome에서 tyrosine을 이용

하여 만들어지며, 자외선을 흡수하여 피부를 보호하는 기능을

한다. 백색증은 이러한 melanocyte의 수, 구조, 분포 등은 정

상임에도 불구하고 tyrosinase 효소의 결핍으로 melanin의 합

성이 되지 않는 질환이다. Melanin은 신체 내에서 머리카락,

눈, 피부 등에 분포하기 때문에 백색증 환자는 밝은 금발이나

갈색의 머리카락과 하얀 피부, 붉거나 갈색의 홍채를 갖는 특징

적인 외모를 지닌다1).

백색증은 변이된 유전자에 따라 크게 3가지 유형으로 분류될

수 있다. 전신성 백색증(oculocutaneous albinism)은 상염색

체 열성 유전 질환으로 눈, 피부, 머리카락 등이 모두 영향을 받

은 경우이고, 안성 백색증(ocular albinism)은 X-염색체 열성

유전 질환으로 단지 눈만 영향을 받은 경우이며, 부분성 백색증

(localized albinism)은 머리카락이나 피부의 부분적인 저착색

을 보이는 경우이다. 이 외에도 하위군에 속하는 많은 질환명이

존재한다l).

백색증 환자는 분류에 따라 나타나는 증상이 다르기 때문에

치과적인 특징 및 그에 따른 주의사항도 다르다. 전신성 백색증

에 속하는 질환 중 하나인 Chediak-Higashi 증후군은 호중구

의 기능이상으로 인해 유치의 조기 탈락 및 급속한 치조골 상실

이 동반된 중증의 치주질환을 가진다2-4). 또한 역시 전신성 백색

증에 속하는 Hermansky-Pudlak 증후군은 혈소판 수치는 정

상이지만 기능부전으로 인해 심각한 출혈 장애를 일으킬 수 있

다4). 또한 백색증 환자는 감염에 대한 감수성이 높고 급성 염증

기를 동반한 만성 재발성 감염도 호발하여 이에 대한 주의가 요

구된다5).

백색증 환아에 대한 치과적 문헌 고찰 및 증례 보고는 매우

드문 편이다. 본 증례는 전신성 백색증 환아를 진정 요법 하에

관혈적 시술 및 치아수복, 공간유지장치 장착을 시행하여 좋은

예후를 보였기에 그 경과를 보고하는 바이다.

Ⅱ. 증례 보고

5세 10개월의 여아가 전신 질환과 관련한 치아 발육 장애 여

부의 평가를 주소로 본원 소아과로부터 의뢰되었다. 내원 당시

전신성 백색증 및 발달 장애로 진단받은 상태였으며 부가적으

로 흡인성 폐렴을 보이고 있었다. 구외 소견으로 저착색된 밝은

갈색의 머리카락과 홍채, 창백한 피부색, antimongoloid eye-
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lid를 가지고 있었으며 정신 지체 소견을 보였다(Fig. 1). 피부

에 눈에 띄는 반점은 발견되지 않았다. 구내 소견으로는 4개의

제 1대구치가 맹출중인 것을 제외하고는 모두 유치열이었으며

치태가 고도로 침착된 불량한 위생상태를 나타냈다. 다수 치아

의 우식증 및 하악 좌측 유중절치, 유측절치의 융합 소견을 보

였으며(Fig. 2) 법랑질 저형성증도 의심되었다. 방사선 검사상

골내 병소나 영구치 결손 등의 병적인 소견은 발견되지 않았다

(Fig. 3).

치료 계획으로는 먼저 전신 질환과 관련해 소아과에 자문을

구하고 혈액 검사를 실시하여, 치료가 가능하다고 판단된 경우

약물 진정 요법 하에 다수 치아의 발거 및 항우식 처치를 시행

한 후 공간유지장치를 하는 것으로 계획하였다. 그러나 당시 환

아의 전신 상태 악화로 치료가 연기되었고 1개월 후 상악 유중

절치의 동요도를 주소로 소아과로부터 재의뢰되었다.

환아는 폐렴 악화로 인한 호흡 곤란으로 중환자실에 입원해

있는 상태였고 상악 좌, 우 유중절치의 3도의 동요도를 보였으

며 외상을 입은 것으로 의심되었다. 치아가 탈락될 경우 환아가

삼킬 염려가 있었으나, 환아의 전신 상태가 위급하고 외래 진료

가 불가능하여 일단 발거하지 않고 지켜보기로 하였다.

환아의 전신 상태가 호전되고 소아과로부터 보조적 수액 투

여 하에 관혈적 시술을 포함한 치과 치료가 전투약 없이 가능하

다는 답변이 왔으며 혈액 검사상 헤모글로빈 수치가

121,000/mm2 등 전반적으로 양호한 상태를 보여 환아가 재

내원하였다. Chloral hydrate 및 hydroxyzine을 경구 투여하

여 진정 요법 하에 다수의 내원에 걸쳐 4개의 제 1대구치를 포

함한 여러 치아의 복합 레진 수복을 시행하였으며, 치료가 불가

능하다고 판단되거나 생리적 치근 흡수를 보이는 다수의 치아

는 발거를 시행하였다(Fig. 4). 발거 후에는 해당 발치와를 압

박 지혈하였으며 지혈이 된 것을 반드시 확인하였다. 모든 치료

가 완료된 후 인상을 채득하여 상, 하악 가철성 공간유지장치를

장착하였다(Fig. 5,6). 그 후 환아는 2-3개월마다 정기 검진 및

불소 도포 등의 예방 처치를 시행 중에 있으며, 현재까지 양호

한 구강 상태를 나타내고 있다.

Fig. 1. Extraoral photog-

raph.

Fig. 2. Intraoral photograph. Fusion on

#71,72 was observed.

Fig. 4. Post-operative intraoral photographs.

Fig. 5. Space maintainers Fig. 6. Space maintainers were

delivered.

Fig. 3. Pre-operative panoramic radiograph.
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Ⅲ. 총괄 및 고찰

백색증 중에서도, 전신성 백색증(Oculocutaneous al-

binism. 이하 OCA로 표기)은 선천적으로 피부, 머리카락, 눈

등이 전반적인 저착색을 나타내는 유전성 피부 질환이다. OCA

1형과 2형이 가장 흔한 유형이고, 기타 다른 유형들도 존재한

다6,7). tyrosinase 유전자의 변이의 다양성을 알아보는 분자생

물학적 접근과 임상적 특징에 따라 백색증이 세분화된다1,8).

OCA 1형은 더 심각한 형태로서 피부, 머리카락, 눈 등의

melanin 착색이 완전히 결핍된다. OCA 1형은 효소의 활성도

에 따라 다시 OCA 1A형과 1B형으로 나뉜다. OCA 1A형은 전

형적인 tyrosinase-negative 형태로서 효소가 완전히 비활성

이며 백색증 가운데 가장 심각한 형태이다. 저착색이 출생시 명

확하고 일생동안 변하지 않는다. OCA 1B형은 효소 활성도가

약간 남아있어 나이가 들면서 피부나 머리카락이 출생 당시에

비해 더 착색된다. OCA 2형은 가장 흔한 형태의 백색증으로

서, 대개 더 나은 예후를 보인다. 피부와 눈의 부분적인 착색이

존재하고 나이가 들면서 착색된 부위가 진해진다9).

백색증 환자는 melanin을 형성하는 기전의 손상으로 인해

저착색증 뿐만 아니라 시력에도 이상을 일으켜 시력 상실, 광선

혐기증, 사시, 안구 진탕 등의 증상이 나타나기도 한다10,11). 또

한 자외선에 눈이나 피부가 노출되면 피부암 등의 치명적인 영

향을 줄 수 있다. 따라서 선크림이나 모자 등을 이용해 태양으

로부터 완벽한 자외선 차단을 하는 것이 중요하다12). 또한 치과

시술 동안에 진료등으로부터 눈을 보호하기 위해 99% UV 필

터 보안경을 환자에게 착용하도록 해야 한다4).

백색증이나 다른 출혈 경향이 있는 질환을 가진 환자는 반드

시 혈액학자에게 평가를 받아야 하고, 이는 백색증의 진단을 위

해서도 필수적이다. 백색증과 관련된 유전자가 몇 가지 알려졌

지만 모든 백색증 환자를 유전학적으로 진단하기에는 아직 부

족하다. 그렇지만 응급 상황을 예방하기 위해서는 조기 진단이

매우 중요하다4). 불행하게도 백색증 중에 특히 출혈을 조심해야

하는 Hermansky-Pudlak 증후군은 혈소판 기능 이상이 있지

만 platelet count나 PT, PTT 같은 혈액 검사시 이상 소견을

보이지 않는다13,14). 정확한 진단을 위해서는 전자 현미경으로

혈소판을 관찰해야 한다14).

백색증 환자에서 치주 조직의 melanin 결핍과 치주 질환의

관련성을 알아보기 위한 비교 연구가 시도되었다15). Panama

지역에 거주하는 원주민 가운데, Kuna 백색증 30명과 정상인

30명을 선택하여 치아 및 치은 상태, 구강 위생 상태, 치주 부

착 소실 등을 조사하였다. 그 결과 백색증 환자와 정상인 간에

잔존 치아 개수, 치은 지수, 임상적 부착 소실(Clinical attach-

ment loss)를 제외한 치주 지수 등에서 유의한 차이가 없었다.

이를 바탕으로 백색증 환자가 치주 질환의 발병에 위험한 인자

를 가지고 있지는 않다는 결론이 도출되었다. 다만 백색증 가운

데 Chediak-Higashi 증후군은 호중구와 단핵구의 기능 이상

으로 인해 세균 감염에 약하고 심각한 급성 염증기를 동반한 만

성 재발성 감염과 호중구 감소증 등을 동반한다16,17). 또한 심각

한 치주염을 동반하여 변연 치은의 출혈, 치은 궤양, 조기 치주

염, 치아 탈락 등이 보고 되므로 각별한 주의가 요구된다18,19).

본 증례의 환아는 정상보다 지혈 시간이 약간 길었지만 심한 출

혈 경향을 가지고 있지 않았고 심한 치주 질환도 가지고 있지

않았다. 다만 정신 지체가 동반된 전신성 백색증인 점이 구강

위생 관리 상 문제가 되었다. 대개 경도에서 고도의 정신지체

환자의 경우, Down 증후군을 제외하고 치아우식 발생율이 증

가하며, 치은염 및 치주염, 치아 형태 및 맹출 이상, 비정상적인

습관이나 부정교합, 치아외상 등의 빈도가 증가하는 것으로 보

고된다20). 따라서 지속적인 전문가적 관리를 통해 치아 및 치주

상태를 점검하고 관리하는 것이 중요하다고 판단된다.

전신성 백색증 환아에서 부정 교합이나 치아 이상과 관련한

보고는 거의 전무하다21). 다만 전신성 백색증을 가진 형제에서

유치열과 영구치열 모두의 법랑질 저형성증이 보고된 바 있고,

다른 보고에서는 전신성 백색증 환아에서 상악 측절치에 치내

치와 치외치가 복합적으로 존재하면서(Double dens in

dente) 상, 하악에 증가된 수평피개와 함께 심한 총생이 관찰되

었다21-23). 또다른 보고에서는 Chediak-Higashi 증후군 환자에

서 치아 상실로 인한 치아 이동으로 2차적인 부정 교합이 생겨

났다고 하였다5). 본 증례에서의 환아는 하악 좌측 유중절치, 유

측절치의 융합이 관찰되었고 내원 당시 유구치 전체의 심한 우

식으로 제1대구치들의 근심 이동 및 치열궁 공간 상실이 일어

난 상태였다. 우선 근관 치료가 힘든 치아들을 발거하고 공간유

지장치를 장착하였다. 하악에는 전통적인 Hawley 장치 대신

buccal acrylic appliance를 장착하도록 하였는데, adams

clasp이 보통 하악 협측에서 undercut을 얻는데 반해, 이 장치

는 undercut 양이 더 많은 하악 설측에서 유지를 얻는다24). 따

라서 하악 제1대구치가 맹출 중이라 협측 undercut이 부족한

본 증례의 환아에게 buccal acrylic appliance가 더 적합하다

고 판단되었다. 현재 상태의 악화를 막기 위해 일단 공간 유지

장치를 장착하였지만 환자의 상태가 호전되고 협조도를 기대할

수 있게 될 경우, 공간 회복을 위한 교정 치료를 해야 할 것으로

판단된다.

Ⅳ. 요 약

본 증례는 정신 지체가 동반된 전신성 백색증 환아를 대상으

로 진정 요법 하에 다수 치아의 발거 및 치아 수복, 공간유지장

치 장착 및 지속적인 예방 처치를 시행하여 양호한 결과를 얻었

다. 백색증은 여러 하위군으로 나뉘어 있으며 분류에 따라 치과

진료시 주의 사항도 달라지지만, 대체적으로 일단 환자의 전신

상태가 양호한 상태인지 평가하고, 특히 출혈시 문제가 없는지

에 대해 혈액학자에게 자문을 구해야 한다. 치료 시에는 진료등

및 자외선으로부터 환아의 눈을 보호해 주어야 하고, 관혈적 시

술 후에는 반드시 지혈을 확인하고 자문받은 주의사항을 지켜

야 한다. 특히 정신 지체가 동반된 경우 강력한 구강 질환 예방

프로그램이 계획되어야 한다.
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Abstract

OCULOCUTANEOUS ALBINISM : A CASE REPORT

Ji-Eun Choi, Nam-Ki Choi, Seon-Mi Kim, Kyu-Ho Yang

Department of Pediatric Dentistry, School of Dentistry,
Chonnam National University and Dental Research Institute and second stage of BK 21

Albinism is a disease caused by partial or complete failure of melanin production in the skin, hair and eyes de-

spite the presence of normal number, structure and distribution of melanocytes. Typical aspects are white-col-

ored skin, blonde-brown hair, blue-brown irides and a prominent red reflex. Three main categories of albinism

are oculocutaneous, ocular and localized albinism, and also they are divided into many subgroups. Therefore,

appropriate treatment plan and dental direction would be differentiated according to them.

This case report was about oral conditions and treatment of the oculocutaneous albinism patient with mental

retardation who was refered due to developmental delay of teeth and treated with teeth extraction, restoration

and space maintenance etc.

Key words : Albinism, Oculocutaneous albinism, Mental retardation


