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수포성 표피박리증(EpidermolysisBullosa)과

동반된 위유문부 폐쇄증 1례

대전을지병원 소아과

손미경․이태경․최혜진․최규철

1)

서 론

수포성 표피박리증(epidermolysisbullosa)은 사소

한 외상에도 쉽사리 수포가 형성되는 일단의 이질성인

(heterogenous)유전되는 만성적 비염증성 기계적수

포성 질환(mechanobullousdisease)을 일컫는 용어

로,발생빈도는 매우 드물며 생후 초기 혹은 유아기에

나타남이 보통이다
1)
.

위유문부 폐쇄증(pyloricatresia)역시 드문 선천

성 기형으로서 약 1,000,000명 출생 당 1명의 빈도로

발생한다
2)
.

특히 두 질환이 동반되어 나타나는 경우는 아주 드

물다.외국에서는 1977년 Korber와 Glasson
3)
에 의

해 처음 보고된 이후 수차례의 보고
4-5)
가 있었으나 국

내에서 두 질환이 동반된 경우의 보고는 아직 없다.

저자들은 대전 을지병원 신생아실에 입원한 33
＋3

주 미숙아로서 출생시부터 임상적으로 수포성 표피박

리증이 의심되었고 생검을 통한 병리조직학적 검사로

서 경계형 수포성 표피박리증이 진단된 환아에서 선천

적으로 위유문부 폐쇄증이 동반된 예를 경험하였기에

문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.

증 례

환 아:최○○,여아.

나 이:출생 직후.

주 소:출생시 관찰된 좌측 족관절의 소 수포와

미란(erosion)

접수일자 :1994년 2월 2일

승인일자 :1996년 4월 3일

*1994년도 대한소아과학회 제44차 추계학술대회에서 발표

되었음.

가족력:부모는 모두 건강하였으며 어머니가 13년

전 19세에 폐결핵에 이환되어 치료후 완치되었던 기

왕력 이외의 특기할만한 가족력상의 병력 및 유전 질

환은 없었다.

분만력:산전 산모의 건강상태는 양호하였고 양수

과다증은 없었다.환아는 1994년 6월 22일 본원 산부

인과에서 두번째 아이로 재태기간 33
＋3
주,체중

1570g으로 정상 질식 분만되었으며 1분,5분 Apgar

score는 모두 5점이었고 태변 착색은 없었다.출생시

전신적 청색증,호기성 신음,흉부함몰이 동반되었으나

복부 팽만은 없었다.

현병력:출생 당시 좌측 족관절에 소 수포와 미란

이 있었고 생후 수시간내에 반창고가 부착되었던 부위

에 수포가 발생하였으며 이후 전신의 피부와 구강 점

막에,특히 손,발과 관절부위에 소 수포와 대 수포가

발생하였고 이는 쉽게 박리되었으며 치유되면서 약간

의 탈색을 남겼으나 반흔은 생기지 않았다.

출생 25시간 후 소량의 태변이 나왔고 이후 소량으

로 하루에 2～3회씩 대변을 배출하였으며 비강영양

튜우브가 삽입된 상태에서 구토는 발생하지 않았다.

이학적 소견:출생시 좌측 족관절의 피부가 박리되

어 있었고 수포가 있었으며,이후 피부에 아주 경미한

마찰이 가해져도 곧 피부가 박리되거나 수포가 형성되

었다(Fig.1).

검사 소견:말포 혈액검사,간기능검사,소변검사,

전해질,Ig M은 정상 범위였고 매독 혈청 반응과

CRP는 음성이었다.

생후 1시간에 촬영한 흉부 방사선 소견상 적은 폐

부피(hypoaeration)와 망상과립상,공기 기관지 음영

이 나타나 유리질막증에 합당한 소견이 보이고 있었

다.출생 직후와 이후 추적 촬영한 단순 복부 소견상

단기포 징후(single bubble sign)가 계속되어(Fig.
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Fig.1.Blistersinvolvingtheareaoftraumaorfrictionwithdepigmation
afterhealingontrunk.

Fig.2.Abdominalradiogram showingsingle
largegastricairbubblewithoutdis-
talintestinalair(2daysold).

Fig.3.Uppergastrointestinalseriesradio-
gram showing completeobstruction
atthepylorus(13daysold).

Fig.4.Histopathologic findings show junctional
epidermolysisbullosarevealingsubepidermal
clevage(Hematoxylin-eosin,×100).

2)생후 13일에 시행한 상부 위장관 조영술 소견상

위유문부 폐쇄증이 진단되었다(Fig.3).

피부 병변 부위의 생검을 통한 병리조직학적 소견

상 광학 현미경상 표피와 진피가 분리되어 있었으며

수포강 내에는 섬유소성 물질을 볼 수 있었고 표피는

경미한 과각화증 이외의 특기할 만한 소견이 없었다

(Fig.4).

복부 초음파 소견상 요로계의 기형과 다른 장기의

기형은 발견할 수 없었다.

치료 및 경과:피부 병변 부위에 와세린 가제를 덮
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어 수분과 전해질 소실을 방지하였고 피부의 마찰을

피하여 수포 발생과 피부 박리를 예방하였다.항생제

와 스테로이드의 국소적 도포와 수액 요법을 시행하였

고 항생제를 전신적으로 투여하였다.환아는 생후 16

일 본원 외과에서 위공장문합술을 시행받았다.출생

당시 유리질막증 진단하에 3일간의 인공 호흡기 치료

를 받았으며 입원 경과중 무호흡과 저칼슘혈증,저혈

소판혈증,빈혈,황달,GradeIII의 두개내 출혈이 동

반되었다.환아는 수술 50일 후 퇴원하였고 외래를 통

하여 추적 관찰 중 수포 발생 빈도와 정도는 감소하는

경향이며 1996년 3월 현재 체중이 7kg으로 체중증가

부전(failuretothrive)을 보이고 있다.

고 찰

수포성 표피박리증은 임상적 양상,수포가 형성되는

부위,유전 양식에 따라 다양한 분류 방식이 있으며

수포가 형성되는 위치에 따라 단순형(simpleepider-

molysisbullosa),경계형(junctionalepidermolysis

bullosa),이영양형(dystrophic epidermolysis bu-

llosa)으로 분류한다
1)
.일반적으로 신생아 시기에 발

견되며 분만시나 생후 수일 이내의 마찰이나 손상에

의해 수포나 피부의 박리가 발생하게 된다.발생빈도

는 유형에 따라 다양하며 상염색체 우성으로 유전되는

군에서는 생존아 50,000명당 1명,상염색체 열성으로

유전되는 군에서는 300,000명당 1명꼴로 발생한다
6)
.

단순형 수포성 표피박리증은 가장 흔한 유형이고

일반적으로 상염색체 우성 유전을 하며 수포가 발생하

는 위치는 기저판(basallayer)내의 표피이다.전신적

인 신체 발육은 정상이고 조갑은 침범될수도 있으나

점막은 일반적으로 침범되지 않는다
1)
.

경계형 수포성 표피박리증은 상염색제 열성으로 유

전되며 표피와 진피의 경계부인 투명막(lamina

lucida)안에서 수포가 발생한다.수분과 전해질 손실,

패혈증 등으로 인하여 어린 나이에 사망이 야기될 수

있고 생존시 여러 장기의 상피를 다양하게 침범하여

성장과 발달 장애가 초래될 수 있다
1)
.본례의 환아는

광학 현미경 상 진피와 표피가 뚜렷히 분리된 소견을

보여 경계형으로 진단하였다.

이영양형 수포성 표피박리증은 우성 또는 열성으로

유전되며 치밀판(laminadensa)아래의 진피내에 수

포가 위치한다
1)
.우성형은 경미한 비후성 반흔과 비립

종(milia)을 남기며 치유되나
1)
열성형은 우성형보다

더 심한 위축성 반흔과 비립종을 남기고 손,발톱의

심한 변형과 합지증
7)
,수근 관절 운동장애

8)
,구강 점

막의 침범
9)
을 자주 보이며 심한 경우 식도

8)
,인두도

침범하여 위축성 반흔을 형성하고 이외에도 영양 장

애,빈혈,안침범 등을 보이고 피부나 점막의 편평 상

피암
10)
으로 이행되는 경우도 보고되어 있다.

이 질환의 치료로 아직 만족할만한 방법은 없다.대

증적 치료로 병소의 발생과 악화를 예방하기 위해 화

학적,기계적,물리적인 외부자극으로부터 병변을 보호

하고 햇빛과 과열을 피하는 것이 좋으며 음식은 부드

럽고 소화가 잘되는 것이 도움이 되고
1)
치료 약제로

는 항생제와 부신피질스테로이드,비타민 E
11)
,Phe-

nytoin
12)
이 효과가 있는 것으로 알려져 있다.

위장관 기형은 10,000명 출생당 1명의 빈도
13)
로 나

타나며 위유문부 폐쇄증은 이중 1%
5)
를 차지하며 상

염색체 열성으로 유전된다.위유문부 폐쇄의 발생기전

은 태아의 정상적인 장관에 기계적 또는 혈관 손상에

의한 것으로 이해되고 있다
15)
.일반적으로 양수 과다

증이 동반되고 상복부의 팽창이나 무담즙성 구토가 발

생하며 복부 방사선 소견상 위에 단기포(single

bubble)를 나타내고 위 이하의 장에 공기가 보이지

않는 단기포 징후(singlebubblesign)을 나타낸다
2)
.

하지만 본 예의 환아에서는 양수 과다증이나 상복부의

팽창,무담즙성 구토가 발생하지 않았다.치료는 해부

학적 특징에 따라 적당한 수술적 방법이 선택되며 위

절제술,유문성형술,단순 절제술,위십이지장문합술,

위공장문합술 등의 수술 방법이 있다.

두 질환의 연관성에 대해서 확실한 원인은 알려져

있지 않다.DeGroot등
2)
과 Egan등

16)
은 두 질환이

동시에 나타나는 것은 단일한 유전자의 다면발현성

(pleiotrophic)효과로 인한것이거나 또는 두 질환 사

이에 긴밀한 유전자 결합(closegenelinkage)이 있

기 때문이라고 주장하였다.이에 반해 위유문부 폐쇄

증이 수포성 표피박리증에 의해 이차적으로 발생하는

질환이라는 의견으로 Honig등
17)
은 수포성 표피박리

증이 있었던 1개월된 환아에서 후천적으로 위유문부

폐쇄가 발생한 예를 보고하였고 Weber
18)
도 수포성

표피박리증이 있는 환아에서 위유문부 폐쇄가 발생하

는 기전을 위점막의 hemidesmosome의 결여로 인하
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여 상피판과 기저판 사이에 틈이 발생함에 따라 위유

문부가 기계적,효소적,위산에 의한 자극에 노출되게

되고 정상 상태에 있던 기저판이 쉽게 손상받게 되어

기저판과 점막하에 위내 소화(pepticdigestion)가 발

생하고 염증 반응이 초래되어 육아 조직과 반흔 조직

에 의해서 위유문부 폐쇄가 발생하는 것이라고 주장하

였다.

이 두 질환의 유전적 성향으로 인하여 산전 진단이

중요한 관건인데 Dolan등
19)
은 위험성이 없던 산모의

혈청 alpha-fetoprotein과 양수 alpha-fetoprotein이

증가하고 acethylcholinesterase가 양성이었던 환아

에서 산전 초음파로 수포성 표피박리증이 동반된 위유

문부 폐쇄증을 진단하였고 출생후 확진되었던 경우를

보고하였다.

결 론

저자들은 대전을지병원 신생아실에 재태기간 33
＋3

주로 출생하여 입원한 여아로서 가족력이 없으며 경계

형 수포성 표피박리증이 동반된 선천성 위유문부 폐쇄

증 1례를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는

바이다.
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A CaseofPyloricAtresiaAssociatedwithEpidermolysisBullosa

MiKyungSon,M.D.,TeKyungLee,M.D.,HeJinChoeh,M.D.

andKyuchulChoeh,M.D.

DepartmentofPediatrics,EuljiGeneralHospital,Taejon,Korea

We have experienced a case of congenital pyloric atresia associated with epidermolysis 

bullosa in a premature newborn who was born at the gestation period of 33＋3 week.

She showed a few blisters on left ankle at birth and the easy formation of blisters involving 

the area of trauma or friction with depigmentation after healing. The histologic finding of the 

lesion showed junctional epidermolysis bullosa.

Abdominal roentgenographic finding on day 2 showed single bubble sign. That suggested 

pyloric atresia. It was confirmed by upper gasrtointestinal series radiography and corrected by 

surgery, gastrojejunostomy on day 16.

She discharged on day 50. The severity of the formation of blisters decreased but the poor 

weight agin became the main problem.

The brief review of literatures was made.
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