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Glucose-6-phosphate dehydrogenase (G6PD) 결핍은 가장

흔한 효소 결핍 질환으로 알려져 있다. 전 세계적으로 6-7%의 유

병률을 보이고 있으며, 국가마다 0.1%에서 30%까지 다양하게 보

고되고 있으나[1], 한국에서는 유병률이 0.9%에서 3.5% 정도로

낮게 보고되고 있다[2]. G6PD 결핍은 신생아 황달, 급성 및 만

성 용혈성 빈혈을 일으키지만, 평소에는 대부분 증상이 없고 감염,

약제 등의 스트레스에 의해 용혈이 발생한다. 

A형 간염 바이러스는 급성 간염의 흔한 원인으로, 1990년대 초

기에는 국내 A형 간염 발생이 저조하였으나[3] 최근 전국적으로

증가 추세에 있다. 급성 A형 간염은 예후가 양호하고 합병증 역시

간에 국한되는 경우가 대부분이며, 급성 신부전증을 동반한 급성

A형 간염은 드물게 보고되고 있다[4]. G6PD 결핍 환자에서 A형

간염 발생에 대한 외국문헌보고는 있으나[5], 국내에서는 보고된

바 없다. 이에 저자들은 평소 건강하던 G6PD 결핍 환자에서 A형

간염과 동반된 용혈성 빈혈과 급성 신부전 1예를 경험하였기에 문

헌고찰과 함께 보고하는 바이다.

증 례

환자 : 39세 남자

주소 : 황달과 5일 전부터 시작된 근육통
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Although glucose-6-phosphate dehydrogenase (G6PD) deficiency is the most common enzyme
disorder worldwide, it has rarely been reported among Korean. The patient was previously healthy
39 yr old male who showed severe hemolytic anemia and acute renal failure accompanied by hyper-
bilirubinemia after hepatitis A infection. The additional studies for differential diagnosis of hemolytic
anemia showed a moderate deficiency of G6PD enzyme. Because hepatitis A infection in patient
with G6PD deficiency present much more severe clinical symptoms, G6PD enzyme should be exam-
ined in patients with triggering factors of hemolysis such as hepatitis A infection. (Korean J Lab Med
2007;27:188-91)

Key Words : Glucose-6-phosphate dehydrogenase deficiency, Hepatitis A virus, Hemolytic ane-
mia, Acute renal failure
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과거력 및 가족력 : 특이사항 없음.

사회력 : 흡연력 및 음주력 없음. 

현병력 : 5일간의 근육통, 황달로 내원한 후 증상이 악화되어

전격성 간염 의심하에 본원에 전원되었다.

이학적 소견 : 내원 당시 혈압 150/90 mmHg, 맥박 60회/분,

호흡수 24회/분, 체온 36.9℃였으며, 의식은 저하되어 있었고 급성

병색을 보였다. 공막 황달 소견은 관찰되었으나 인후에 발적 소견

없었고, 입과 혀는 말라 있지 않았다. 흉부 및 심장 청진상 이상

소견 없었다. 복부 촉진상 압통, 반발 압통, 종괴의 소견은 없었고

간, 비종대 소견도 없었다. 전신 피부 황달 소견이 보이고 있었으

나 신경학적 검사에서 퍼득 진전(flapping tremor)은 없었다.

검사소견 : 일반혈액검사에서 백혈구 수 119.2×109/L (유핵

적혈구를 고려한 수정 백혈구 수 110.1×109/L), 혈색소 3.7 g/

dL, 혈소판 수 677×109/L, 망상적혈구 12.1%, 합토글로빈 26

mg/dL (참고치 45-199)이었다. 말초혈액 도말 검사에서 골수구,

후골수구, 분열적혈구(schistocyte)가 관찰되었고 유핵적혈구는

100개의 백혈구를 관찰하는 동안 8개 관찰되었으며, 백혈구 감별

계산에서 골수구 10%, 후골수구 9%, 중성구 62%, 림프구 9%,

단구 10%, 호중구 2%이었다. 골수검사에서 세포충실도는 60-70

%로 정상이었고, 골수계 및 적혈구계 세포비율(M:E ratio)은

1:2로 적혈구계 증가 소견을 보였다. 혈액 응고 검사에서 프로트

롬빈 시간은 16.6초(INR 1.47)이었다. 소변검사에서 빌리루빈

(3+), 잠혈(3+), 단백뇨(4+)였고 요침사 검사에서 백혈구 3-5/

HPF, 적혈구 6-8/HPF 소견을 보였으며, 골수, 소변, 대변, 혈

액 세균 배양검사의 결과는 음성이었다. 생화학 검사에서 AST

846 IU/L, ALT 1221 IU/L, 총 빌리루빈 67.3 mg/dL, 직접 빌

리루빈 29.1 mg/dL, 혈중 요소 질소 82.6 mg/dL, 크레아티닌

4.49 mg/dL, 총 단백 5.5 g/dL, 알부민 3.78 g/dL, 혈당 238

mg/dL, 암모니아 445 g/dL (참고치 20-80)이었다. 바이러스

검사에서 HBsAg 음성, Anti-HBs 양성, Anti-HBc IgM 음성,

Anti-HCV 음성, anti-CMV IgM 음성, anti-EBV IgM 음성이

었으나 Anti-HAV IgM 양성이었다. 용혈성 빈혈의 원인을 감별

하기 위해 실시한 Parvovirus B19 IgM, anti-Mycoplasma, 직접

항글로블린 검사, 간접 항글로블린 검사, 한랭항체 검사는 모두

음성이었고, G6PD 정량 검사 결과는 64 U/1012RBC (참고치

146-376 U/1012RBC)로 43% 감소한 소견을 보였으며, WHO 분

류기준[1]의 Class III, Moderate에 해당하였다. 

치료 및 경과 : 환자는 입원 당일 혈장 교환술과 혈액투석을

시작하였으며, 입원 30일에 Hb 7.9 g/dL, AST 30 IU/L, ALT

123 IU/L, 총 빌리루빈 2.63 mg/dL, 크레아티닌 1.8 mg/dL으

로 호전되었다. 발병 60일째 외래 추적 검사 결과 혈색소 9.7

g/dL, AST 16 IU/L, ALT 16 IU/L, 총 빌리루빈 0.75 mg/

dL, 크레아티닌 1.8 mg/dL였다. 발병 9개월 후 검사 결과는 혈

색소 11.8 g/dL, AST 30 IU/L, ALT 43 IU/L, 총 빌리루빈

1.37 mg/dL, 크레아티닌 1.27 mg/dL였다.

고 찰

G6PD 결핍은 가장 흔한 적혈구 효소 결핍 질환으로서 X-염색

체 열성으로 유전되고 인종, 성별에 따라 중증도의 차이가 있다.

정상 상태에서는 효소의 3%만 이용되므로 대부분의 환자에서 증

상이 없으나, 감염, 약제 등으로 산화성 스트레스가 유발되면 NA-

DPH 생성장애로 세포 내 산화물질이 축적되고 용혈이 발생한다.

신체 내의 다른 세포와 달리 적혈구에서 NADPH를 생산하는 대

사 경로는 G6PD를 경유하는 것이 유일하므로 상대적으로 산화성

스트레스에 취약하다[6]. 효소의 활성도는 남자 환자와 동형접합

체 여자에서 활성도가 5% 이하로 저하되어 있으나, 이형접합체

여자에서는 효소 활성도가 다양하게 보고되고 있다[6]. G6PD

결핍은 유전 질환이므로, 진단시 본인과 모계 가족을 조사해야

하나 본 증례의 환자는 어렸을 때 입양되었으므로 가족력에 대한

조사를 실시할 수 없었다.

G6PD 유전자는 13개의 엑손(exon)으로 구성되며 20 Kb 크기

의 유전자 서열이 밝혀져 있다[7]. 300여 개 이상의 다양한 유전

A B

Fig. 1. Leukoerythroblastic reaction and thrombocytosis in peripheral blood smear (A) (Wright Giemsa stain, ×400). Normal cellularity with
erythroid hyperplasia in bone marrow aspirate smear (B) (×1,000). 
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형이 보고되었으며, 본 증례가 포함된 WHO Class III에 해당하

는 유전자 이상으로는 854번 염기서열이 Guanine에서 Adenine

으로 치환되어 있는 Montalbano형, 466번 염기서열이 Guanine

에서 Adenine으로 치환된 Ilesha형 등이 있다[6].

G6PD 결핍증 용혈성 빈혈환자의 말초 혈액 도말 시 용혈에 의

한 적혈구 파편, 교합 세포(bite cell), 다염성, 구상적혈구, 소구

성 저색소성 적혈구와 산화물질인 methemoglobin이 침착된 Heinz

body 외에 망상 적혈구 증가가 관찰될 수 있다[11]. 이 밖에도 효

소 활성도를 측정하거나 유전자 염기서열을 분석하여 확진이 가능

하다[6, 8]. 효소 활성도 측정은 NADP+에서 NADPH가 생성되

는 것을 분광 광도계(spectrophotometer)로 측정하여 진단하는데

[9], 본 증례의 환자는 효소 활성도가 43% 저하된 것으로 측정

되어 세계 보건기구 분류 중 Class III에 해당하는 소견을 보였다.

용혈 시기에 효소 활성도를 측정하면 효소 활성도가 정상으로 나

올 수 있는데, 이는 Class IV 등에서 증상이 경한 경우 효소가

결핍된 적혈구들은 이미 파괴되고 정상 적혈구만 남아있기 때문이

다. 이때에는 1주 혹은 2주 후에 다시 효소 활성도를 측정하거나

가족들을 측정하면 진단에 도움이 된다. Class II, III에서의 경우

에서는 증상이 심하므로 용혈된 적혈구 외에 남아 있는 적혈구에

서도 G6PD가 결핍되어 있기 때문에 상대적으로 진단이 용이하다

[6, 10]. 그럼에도 불구하고 남자 동형접합체나 여성 이형접합체

는 G6PD 결핍이 심하지 않으므로 효소 활성도 측정으로는 어려움

이 있으므로 이때에는 유전자 염기서열 분석으로 확진할 수 있다.

A형 간염의 임상 양상은 감염은 되었으나 모르고 지나가는 경

우, 경한 증상을 보이는 경우, 황달을 동반하고 임상적으로 치료

가 필요한 경우 등이 있고 합병증은 적으며 예후는 좋다고 알려져

있다[11]. A형 간염 환자에서 나타날 수 있는 합병증인 자가 면

역성 용혈성 빈혈, 자가면역성 간염, 심낭염, 간부전, 급성 신부전

등은 드물게 보고되고 있다[12-16].

G6PD 결핍 환자에서 A형 간염에 이환 되면 초기 증상은 간부

전을 의심할 만큼 심한 증상을 보이며[5] 병원에 입원하는 기간

도 길어지나 대개 합병증 없이 치료되고, 간부전, 급성 신부전의

합병증이 있어도 예후는 좋다고 보고되어 있다[17]. A형 간염과

용혈성 빈혈로 인한 빌리루빈의 상승은 각각 30 mg/dL, 4 mg/

dL 정도 밖에 되지 않으나, G6PD 결핍이 기저 질환으로 있을 시

에는 50-60 mg/dL 이상으로 상승한다는 보고가 있다[18]. 또한

Gotsman과 Muszkat은 급성 간염 환자를 G6PD 결핍이 있는 군

과 없는 군으로 분류하여 간염의 임상 양상을 비교한 보고에서,

G6PD 결핍을 동반한 급성 간염 환자에서 더 심한 초기 급성 간

염 증상과 합병증을 보인다고 보고하였다. 본 증례에서도 총 빌

리루빈 67.3 mg/dL, 직접 빌리루빈 29.1 mg/dL로서 용혈과 함

께 심한 간세포 손상 소견을 보였다. 이는 용혈에 의한 빌리루빈

상승과 더불어, 간 세포 내의 G6PD 결핍으로 인해 빌리루빈 대

사에 지장을 받아 생기는 것으로 추측된다[17].

A형 간염에서 신장 침범은 단백뇨, 현미경적 혈뇨 등을 동반하

며 드물게 신부전에 이를 수 있다고 보고되어 있으며[16], 본 증

례에서도 단백뇨, 혈뇨 및 혈청 요산과 크레아티닌이 증가되어

있고, 분획성 나트륨 배설률(FENa)은 26%로 상승하여 급성 신

부전 소견을 보였다. 신부전 발생기전으로는 빌리루빈이 신장 혈

관을 감작시켜서 혈관 내에 있는 인자들을 활성화 시킨 후 과도

한 수축을 유발하여 신부전을 일으키거나[19, 20], 면역 복합체가

신장을 침범하여 사구체 신염을 일으키고[14, 21, 22], 혈중 헤모

글로빈의 증가에 의한 것으로도 설명될 수 있다[23].

비록 한국에서는 G6PD 결핍이 드물게 보고되고 있으나 바이

러스 간염의 호발 지역이고, G6PD 결핍 환자에서는 심한 간염

양상과 합병증을 동반할 수 있으므로, 심한 고빌리루빈 혈증의 소

견이 보일 때, G6PD 검사가 필요하다고 생각한다. 

요 약

Ｇlucose 6 phosphate dehydrogenase（G6PD）결핍은 효소

결핍질환 중 가장 흔한 질환이지만, 한국에서는 드문 질환이다.

환자는 평소에 건강하던 39세 남자로 급성 A형 간염에 이환된

후, 고빌리루빈 혈증을 동반한 심한 용혈성 빈혈과 급성 신부전

등의 합병증 소견을 보였다. 용혈성 빈혈의 감별을 위해 시행한

G6PD 검사에서 중등도(moderate) 결핍이 확인되었다. G6PD

결핍 환자에서 A형 간염이 동반된 경우 심한 간염 양상과 합병증

을 동반할 수 있으므로, A형 간염과 같은 유발 인자가 있고, 고

빌리루빈 혈증과 용혈 현상을 보이는 환자에서는 G6PD 검사가

필요하다.
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