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Purpose: To review the clinical and laboratory features of patients with Wilson disease at diagnosis. 

Methods: In this retrospective study, records of all 20 patients, who were diagnosed as having 

Wilson disease at the Paik hospital in Busan from 1990 to 2000, were reviewed. 

Results: Out of 20 patients, 12 pateints (60%) have hepatic presentation alone, 2 patients (10%) 

have neurologic presentation, 4 patients (20%) have hepatic and neuropsychiatric presentation, and 

one patient (5%) has hematologic presentation at diagnosis. One patient (5%) has neither symptom 

nor laboratory finding of Wilson disease except very low serum ceruloplasmin level and positive 

family history. Family screening test revealed 3 cases of Wilson disease. 12 patients were revealed 

to be combined with liver cirrhosis at diagnosis.

Conclusion: Early diagnosis and treatment is very important in patients with Wilson disease. 

Children or adolescents who manifest symptoms of hepatitis, who has prolonged elevation of liver 

enzymes, and has family history of hapatitis of unknown origin, with mild hematologic or urinary 

abnormalities must be suspected to have Wilson disease. Also, in adolescents with extrapyramidal 

symptoms or other neuropsychiatric symptoms, liver function test should be done. (Korean J 

Pediatr Gastroenterol Nutr 2001; 4: 199∼206)
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서      론

  윌슨병은 상염색체 열성으로 유전되며 구리의 

담도 배설 장애로 인하여 간과 뇌의 기저핵, 눈, 신

장 등 여러 조직에 구리가 침착되는 질환이다. 소

아에서의 임상 증상은 간 증상이 대다수를 차지하

며, 이는 증상이 없이 간 효소의 상승만 보이는 경

우에서부터 급성 간염, 간경화와 전격성 간 부전을 

보이는 경우까지 다양하게 나타난다. 사춘기 이후

로는 신경 및 정신 증상의 비율이 많아지는 것으

로 알려져 있는데 신경 증상은 주로 운동 신경계

의 문제로 추체외로 증상이나 소뇌 증상이 대부분

을 차지하며 정신 증상은 보다 더 다양한 양상을 

보인다. 이외에도 신장과 혈액 등 여러 장기를 침

범하여 신세뇨관 산증이나 용혈성 빈혈 등을 일으

킬 수 있다
1)
. 이런 증상들을 보이는 소아에서 특히 

가족력이 있는 경우에는 윌슨병을 생각해 볼 필요

가 있다.

  저자들은 윌슨병으로 진단받은 환자들의 진단 

당시의 임상양상과 검사소견을 분석하고, 또한 이

를 통하여 초기 발견의 중요성과 그 가능성을 고

찰하여 보고자 이 연구를 시행하였다.

대상 및 방법

  1990년 1월부터 2000년 12월까지 인제대학교 부

산 백병원에 입원하여 혈중 ceruloplasmin과 구리 

농도, 그리고 24시간 소변 내 구리의 양을 측정하

여 윌슨병으로 진단 받은 환자 20례를 대상으로 

후향적 연구를 시행하였다. 주로 진단 당시의 발현 

증상의 내용과 첫 증상 발현 시기 및 증상 발생시

부터 진단되기까지의 시간, Kayser-Fleicher ring의 

동반 여부, 혈액학적 이상 및 혈뇨와 그 외 동반 

증상들, 가족력과 뇌 영상 촬영 결과 등을 살펴보

았다. 발현 증상의 내용은 간 증상, 신경 증상, 혹

은 두 가지가 같이 나타난 경우와 기타로 구분하

였다. 그리고 가족 검진은 혈중 ceruloplasmin과 혈

중 구리 농도, 24시간 소변 내 구리의 양을 측정하

여 시행하였다.

결      과

    1. 성별 분포 및 증상 발현 시기

  20명의 환자들 중에 남자와 여자는 각각 10명씩

으로 남녀비는 1：1로 비슷하였다. 첫 증상 발현 

시기는 3세에서 31세까지 다양하였으나 17명의 환

자에서 9∼14세에 집중되어 있는 양상을 보였다

(Table 1, Fig. 1). 진단 당시 연령은 최소 연령이 1

년 9개월이었으며 이 환아는 가족 검진상 발견되

어 증상도 없고 AST/ALT도 정상이었으나 혈중 

ceruloplsmin은 5 mg/dl로 의미있는 감소를 보였다. 

최대 연령은 32세였다. 증상 발현에서 진단까지는 

대부분 0∼1년이 소요되었으나, 두 명의 환자에서 

7년, 한 명은 5년이 소요되었다. 3명 중 한 명은 지

속되는 간염에 대한 검사를 미루어 오다가 진단이 

늦어졌으나 간경화나 신경 증상의 발현은 없었고, 

나머지 두 명도 간염과 간경화에 대한 검사를 미

루어 오다가 간경화의 진행 및 신경 증상이 동반

된 이후에 다시 내원하여 진단 받았다.

    2. 가족력

  가족력은 5명에서 있었으며, 8번과 16번은 자매, 

10번과 18번은 남매 관계이다(Table 1). 이 중 18번 

환아는 무 증상, 8번 환아는 간과 신경 증상이 있

는 상태였으나 모두 가족 선별검사를 하여 발견하

였다. 17번 환아는 남동생을 선별 검사하여 혈중 

ceruloplasmin 2.44 mg/dl 및 24시간 소변 내 구리가 

136 ug/dl로 윌슨병으로 진단하였으나 더 이상의 

검사는 시행하지 못하여 본 연구 대상에서 제외하

였다.

    3. 임상 증상

  임상 증상은 간 증상 단독발현이 12명으로 60%, 

신경 증상 단독은 2명으로 10%, 간 증상과 신경 

증상이 같이 동반된 경우는 4명으로 20%, 기타 1

명으로 5%, 무증상 1명으로 5%를 보였다(Table 1, 

Fig. 2).
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  발생 연령 별로 분류하면 10세 이전에 증상이 발

현된 경우는 3명(15%)으로 모두 간 증상 단독으로 

나타났고, 10대에 증상이 발현된 경우는 13명

(65%)으로 그 중 간 증상 단독을 보인 경우가 8명

(61.5%), 신경 증상 단독은 1명(7.7%), 간 증상과 

신경 증상을 같이 보인 경우가 3명(23%), 기타 증

상이 1명(7.7%)이었다(Table 1). 20대에 증상이 발

현된 경우는 2명(10%)으로 이중 한 명은 신경 증

상 단독, 한 명은 간과 신경 증상을 나타내었다. 30

대에 첫 증상이 발현된 경우도 1명(5%) 있었는데 

신경 증상 없이 간 증상만 보였으며 진단시 이미 

간경화가 진행되어 있었다. 나머지 한 명(5%)은 상

기 기술한 것 같이 1년 9개월 된 남아로 무증상에 

간염의 증거도 없으며 가족 검진 상에 혈중 ceru-

loplasmin의 의미 있는 감소를 보인 경우이다.

  간 증상을 보인 16명 중 2명은 무증상으로 AST/ 

ALT의 증가만 우연히 발견되었고, 그 외에 황달 

등의 간염의 증상을 보이는 경우는 Table 1에서 

Hepatitis 군으로 분류하였다. 12명에서 진단 당시 

혹은 그 이전에 초음파 상에 간경화로 진단을 받

았으며, 2명은 간경화 없이 증상을 동반한 만성 간

염의 소견을 보였다. 또한 초음파 상에 담낭 내 결

석을 보인 경우가 3례(15%) 있었다. 간 조직 검사

는 2례에서 시행하였으며, 모두 윌슨병을 시사하

는 소견을 보였다.

  신경 증상과 정신 증상으로서는 진전, 구음 장

애, 보행 장애를 보이는 환자가 3명, 사지의 운동

조절 장애를 보이는 환자가 1명, 행동과 생각의 진

행이 느리고 아테토이드 양상을 보이는 환자가 1

명 있었으며, 주요 우울 장애로 진단 받은 환자도 

1명 있었다. 뇌 MRI 혹은 CT 스캔은 11명에서 시

행하였는데 4명에서 의미있는 기저핵 병변을 볼 

수 있었다. 그 중 한 명은 전반적으로 진행된 뇌 

위축을 동반하고 있었고 이들은 모두 신경 증상이 

있었다.

  혈액 증상으로 Coombs 음성 용혈성 빈혈로 진

단한 경우가 20명 중 6례에 해당하였으며 이들의 

혈색소는 6.0∼9.0 g/dl 로 평균 7.25 g/dl 망상적혈

구는 5.5∼13.4%로 평균 8.4%였다. 이들은 모두 D- 

penicillamine 치료 후 경과를 관찰하였을 때 호전

되는 소견을 보였다. 그중 한 명은 13세 여아로 내

원 당시 창백하고 공막에 황달을 보였다. 간 기능 

검사 상에 AST/ALT는 52/25 U/L였으나 총 빌리루

빈/포합형 빌리루빈 2.4/1.1 mg/dl였고, 혈액 검사 

상에 혈색소 6.8 g/dl, 망상적혈구 7.8%, Coombs 음

성이었으며 백혈구 1,980/mm
3
, 혈소판 74,000/mm

3

으로 점차 범혈구 감소증의 소견을 보였다. 골수검

사상 세포충실성(cellularity)은 30%였고 골수구계：

적혈구계 비율(M：E ratio)은 0.4：1로 심한 적혈

구계의 증식(erythroid hyperplasia) 소견 보였다. 골

수 무형성 발증(Aplastic crisis)으로 진단하였으며 

수혈 등의 보존적 치료 후 정상화되었다. K-F ring

은 양성이었다. 이후 D-penicillamine을 투여하였고 

Fig. 1. Age at onset & sexual distribution.
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Fig. 2. Type of clinical manifestation at diagnosis.
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다시 빈혈은 보이지 않았다. 복부 초음파 상에는 

간염이 의심이 되었으나 간경화로의 진행 소견은 

없었으며 뇌 MRI 소견은 정상이었다.

    4. Kayser-Fleischer ring

  Kayser-Fleisher ring은 20명 중 17명(85%)에서 보

였으며 모두 진단시에 관찰되었고 Kayser-Fleisher 

ring이 없었던 경우는 가족 검진에서 발견된 1년 9

개월된 환아와 무증상의 간효소 증가를 보인 환아, 

간경화 없이 만성 간염을 보인 환아가 각각 1명씩

이었다.

    5. 검사 소견

  진단 당시 ceruloplasmin은 1.96∼17.3으로 평균 

5.8 mg/dl였다. 혈중 구리 농도는 1년 9개월 된 환

아의 206 ug/dl를 제외하였을 때 14.4에서 180 ug/dl 

로 평균 63.8 ug/dl였으며, 24시간 소변 내 구리의 

양은 상기 환아의 32 ug/day를 제외하고는 39∼

17,520 ug/day으로 평균 1657.7 ug/day이었다. 24시

간 소변 내 구리 배설량이 높지 않았던 경우는 3

례가 있었는데 모두 혈중 ceruloplasmin이 7 mg/dl 

이하였고, 그 중 2례는 간경화와 동반하여 뇌 MRI 

및 CT소견상 기저핵에 특징적인 소견을 보였으며, 

1례는 가족력상 누나가 윌슨병으로 진단 받았고 

환아는 다른 간 질환의 증거 없이 혈중 cerulo-

plasmin의 농도가 5 mg/dl로 감소하여 진단하였다

(Table 1).

  진단 당시 AST/ALT의 의미있는 증가는 11명

(55%)에서 있었고 그 중 8명은 단지 중등도의 증

가만 보였으나, 3명(15%)에서 ALT가 200 U/L 이상

의 증가를 보였다. 진단시 PT/PTT도 12명에서 이

상 소견을 보였고 PT의 증가가 보다 심하여 최대 

32초까지의 연장이 있었다. 혈중 빌리루빈의 증가

와 저알부민 혈증은 9명에서 보였으며, 이들은 모

두 14세 이하의 간증상을 주소로 내원한 환자들이

었다.

  소변 검사에서 단백뇨, 당뇨, 및 산도의 이상은 

보이지 않았으나 오랫동안 지속되는 미세 혈뇨가 

4례에서(20%) 있었다.

    6. 치료 부작용 및 경과

  D-penicillamine으로 치료하였을 때 부작용은 1명

에서 전신의 피부발진 소견을 보였고 약물 중단 

후 다시 사용하였을 때 호전되는 양상을 보였다. 

대부분 약물치료 후 더 진행하지 않거나 증상의 

호전을 보이고 있으나 2례에서 진단 후 1년 내에 

사망하였고 사인은 간 경화와 그로 인한 식도 정

맥류 출혈이었으며, 1례는 역시 수 차례 식도 정맥

류 출혈로 치료받던 중 전원되었다.

고      찰

  1912년 Kinner Wilson이 간경화와 lenticular nu-

clei의 연화를 보이면서 중추신경계의 퇴행성 질환

을 보이는 질환을 progressive lenticular degeneration

으로 명명하였으며
1), 그 후 그의 이름을 따서 

Wilson disease라고 부른다.

  윌슨병은 상염색체 열성으로 유전되며, 대략 

1/30,000 의 유병률을 보인다. 보인자 상태는 1/90

정도로 밝혀지고 있으며
2), 일부 집단에서 특이하

게 높은 유병률을 보이므로
3) 가족검진은 필수적이

다. 본 연구에서도 가족검진에서 진단한 예가 3명

이었고, 그 중에 1명은 1년 9개월 영아로 간 기능 

검사도 정상이었다.

  윌슨병의 유전자는 13번 염색체의 장완에 위치

한다. 유전자 검사법이 보인자의 발견이나 출생 전 

조기진단을 위한 검사법으로 가능한지에 대한 연

구들이 시행되어져 왔으나, 돌연변이의 종류가 너

무 많기 때문에 제한이 있다. 비교적 흔한 돌연변

이들은 묶어서 선별검사를 할 수 있지만, 이러한 

돌연변이 중 하나라도 없는 것이 윌슨병이 아니라

고 할 수 있는 근거는 되지 못한다
4∼6).

  구리의 담도 배설 장애가 출생시부터 있더라도 

윌슨병의 임상 발현은 4∼5세 이전에는 드물다. 

구리는 처음에 간에 침착되고 이후 신경계, 각막, 

콩팥, 혈액, 골격계 및 그 외의 조직에 침착된다. 

이러한 장기별 분포의 변화는 소아기 윌슨병의 임

상 양상의 진행과정과 평행한다. Walshe와 Sche-
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inberg 등의 연구를 모아보면4) 첫 발현 증상으로 

10세 이전에는 간 증상이 83%, 신경 정신계의 증

상이 17%에서 보이며, 10∼18세 사이에서는 간 증

상이 52%, 신경 정신계 증상이 48%, 18세 이후에

는 단지 24%에서 간 증상을 74%에서 신경 정신계 

증상을 보인다고 하였다. 모든 연령층을 모으면 전

체적으로 첫 증상이 49%에서 간 증상, 46%에서 

신경 정신계 증상이었다. 보다 최근에 Kalra 등
7)이 

발표한 바에 의하면 25명의 윌슨병으로 진단받은 

소아들 중에 진단 당시 발현 증상으로 간 증상이 

20%, 신경 증상이 20%, 복합 발현이 36%, 기타 

8%, 무증상 16%였다. 본 연구에서도 간 증상이 20

명 중 12명으로 60%, 신경 증상은 2명으로 10%, 

간 증상과 신경 정신계 증상이 같이 동반된 경우

는 4명으로 20%, 기타 혈액 증상이 1명으로 5%, 

무증상 1명으로 5%를 보였다.

  증상이 보다 늦게 발현되는 경우도 있다. Hefter 

등
8)은 56세의 무증상의 윌슨병 환자를 보고하였으

며, Wang 등
9)은 49세 환자의 간 조직 소견에서 경

도의 섬유화 소견과 지방 변성 이외에 다른 소견

을 관찰할 수 없었다고 보고하면서 윌슨병의 발현 

시기는 음식 섭취에 의한 구리의 부하량과 개개인

의 구리 독성에 대한 내성의 정도, 유전적인 차이 

등에 의하여 차이가 있을 수 있다고 하였다. 그는 

또한 늦게 증상이 발현되는 경우가 비교적 치료에 

반응을 잘하고 예후가 좋다고 하였다. 이번 연구에

서는 증상 발현 시기는 최소 3세에서 최고 31세였

으며, 대부분은 9∼14세에 집중되어 있는 양상을 

보였다. 31세의 환자는 윌슨병으로 진단하기 1년 

전에 간경화를 진단받은 환자로서 신경 증상은 없

었으며, 이후 penicillamine을 투여 받고 나서 증상

의 호전을 보이고 있다.

  간 증상은 급성 간염, 전격성 간염, 만성 활동성 

간염, 간경화 등으로 나타난다. 그 이외에 담도 결

석을 보이기도 하며 간혹 무증상인 환자에게서 

aminotransferase만 증가되기도 한다. 본 연구에서는 

간 증상은 16례(80%)에서 보였다. 초음파 검사상

에 진단 당시 이미 12명(60%)에서 간경화를 보였

고, 담낭 내 결석은 3명(15%)에서 확인되었다.

  신경 정신계 증상 발현의 최소 연령은 6세, 최고 

연령은 52세까지 보고되고 있다
4). 신경 증상은 주

로 운동계에 국한되어 진전, 구음장애, 실조성 보

행, drooling, 근 긴장 이상, 두통과 경련 등을 보일 

수 있다. 정신 증상은 많은 형태를 취하여 불안, 우

울증, 강박성 장애 같은 신경증과 치매, 정신분열

증, 반사회적 행동, 알콜 중독 등의 양상을 보인다
4,6). 

본 연구에서는 구음 장애, 진전, 보행 장애, 운동조

절 장애 등의 신경 증상을 보였으며 한 명에서 정

신 증상인 주요 우울증을 보였다.

  두부 CT 소견은 Williams와 Walshe
10)의 조사에 

의하면 60명의 환자 중 73%에서 뇌실의 확장 소견

을 보였고, 63%에서 대뇌 피질의 위축, 55%에서 

뇌간의 위축, 45%에서 기저 핵의 저음영, 10%에서 

후와부(posterior fossa)의 위축을 보였다. 본 연구에

서는 CT나 MRI에서 이상소견을 보인 4례 모두에

서 뇌 기저핵 병변을 보였고, 그 중 1례에서는 전

반적인 뇌 위축이 동반되었다.

  안 증상으로는 특징적인 Kayser-Fleischer ring을 

보이는데, 이는 초기에는 각막의 상극에만 생기지

만, 곧 하극에도 생기고 전체적으로 둘러싸게 된

다
4,11). Copper chelator로 치료하면 점차 환이 가장 

나중에 생긴 부위부터 사라지기 시작하여서 3∼5

년 동안에 완전히 사라지게 된다. 각막의 구리 침

착은 간의 포화가 일어난 후 발생하므로 신경 혹

은 정신 증상이 발생한 경우는 대부분 K-F ring이 

항상 나타난다
12,13). 본 연구에서는 20명 중 17명에

서 K-F ring을 관찰하였고 한 예에서는 D-penicil-

lamine 치료 후 K-F ring의 소실을 관찰하였다.

  그 외에도 신장을 침범하여 근위 신세뇨관 산증, 

단백뇨, 당뇨, 미세 혈뇨와 신결석을 보일 수도 있

다. 혈액의 이상 소견으로는 혈관 내 용혈이 15%

에서 나타나고, 대개 일시적이며 Coombs 음성 용

혈성 빈혈을 보이고, 신경계나 간 증상과 관련 없

이 나타날 수 있다
4). 이는 구리가 다량으로 혈중에 

배출되어서 생기는 것으로 생각된다. 본 연구에서

는 장기간의 지속성 혈뇨를 4명에서 볼 수 있었고, 

Coombs 음성 용혈성 빈혈을 6명에서 볼 수 있었으

며 그 중 한 명은 골수 무형성 발증(aplastic crisis)
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을 보였다.

  골의 비석회화와 피부의 착색도 있을 수 있으며, 

그 외에 보다 더 드문 것으로 당뇨병과 갑상선 기

능 저하증, 부갑상선 기능 저하증, 이차성 무월경, 

부정맥 등이 올 수 있다
4,14).

  윌슨병은 진단과 치료의 시기가 환자의 치료 경

과에 중요하다. 그러나 다른 유전성 대사질환들과

는 달리 전체 신생아의 선별검사가 의미가 없는 

것은 신생아에서는 정상적으로도 혈중 ceruloplas-

min이 감소되어 있고 간 효소 수치의 증가는 아직 

나타나지 않기 때문이다. 또한 발생분포가 골고루 

퍼져있는 것이 아니라 가족력을 가지고 특정 집단

에 밀집되어 있으므로 환자가 있는 가족에서 혈중 

ceruloplasmin과 소변 내 구리, 간 효소 수치와 각막

을 검사하는 것이 좋을 것이다. 소아기에 간염의 

증상이나 지속적으로 증가된 간 효소 수치를 보일 

때나 가족 중에 원인이 밝혀지지 않은 간 질환의 

가족력이 있을 때에는 윌슨병을 의심해 보아야 하

겠다. 또한 청소년기 이후에 추체외로 증상이나 소

뇌 증상 등 운동 신경계의 증상을 호소하든지 혈

액 이상, 소변 검사상 이상이 복합적으로 나타나는 

경우 등에서도 꼭 혈중 ceruloplasmin을  확인해 보

아야 한다.

  윌슨병에서 aminotransferase는 보통 경도나 중등

도의 증가만 보이며, 전격성 간부전에서 대량의 간

세포 괴사가 일어날 때에도 상대적으로 낮은 수치

를 보인다. 보통 AST의 상승이 ALT의 상승보다 

더 많은데 이는 경도의 용혈이 자주 동반되기 때

문이다
7). 본 연구에서도 AST/ALT의 상승은 그리 

높지 않았다. 혈청 구리는 보통 낮게 측정되지만, 

전격성 발현이 나타날 때에는 간세포의 무수한 파

괴로 인하여 대량의 구리가 흘러나오기 때문에 높

아질 수 있다. 혈중 ceruloplasmin은 신생아에서는 

정상적으로도 4∼5 mg/dl로 낮지만 생후 1년경에

는 성인치에 이른다. 20 mg/dl 이하이면 의미가 있

으나 ceruloplamin이 급성 반응성 단백이므로 감염

이나 염증으로 인해 증가할 수 있으며, estrogen이 

ceruloplasmin의 합성을 촉진하므로 경구 피임약 복

용이나 임신시에도 상승하여, 윌슨병 환자의 약 

5%에서는 정상 수치를 보인다. 역으로 흡수장애나 

심한 영양결핍, 신 질환의 일부 등에서 cerulo-

plasmin 감소를 볼 수 있다
4,15).

  치료제로 쓰이는 penicillamine의 부작용은 많게

는 20%까지 보고되고 있다. 초기에 발생하는 것으

로는 과민반응으로서 피부발진과 발열, 임파선 종

대와 범혈구 감소증 등이 올 수 있고, 계속 사용시 

신증후군과 여러 가지 피부 병변 및 루푸스 같은 

결체조직 병변들이 올 수 있다. 이런 경우에는 일

시적으로 penicillamine 투여를 잠시 중단한 뒤, 재 

투여하기 전에 prednisone을 2∼3일간 경구 복용하

며 penicillamine을 저용량부터 재 투여하면 대부분 

호전된다. 그러나 골수 기능 부전이 온 경우에는 

즉시 투여를 중단하고 trientine으로 대체하여 사용

해야 한다
4). 본 연구에서는 1례에서 전신에 피부 

발진이 있었으나 일시 중단한 뒤 서서히 재 투여

하였을 때 다시 발진이 발생하지는 않았다. 비교적 

치료 초기에 penicillamine 투여에 의해 간에 있던 

구리가 뇌로 재배치되어, 뇌 증상이 있던 환자에서 

증상이 심해지거나 간증상만 있던 환자가 오히려 

뇌 증상이 발현되는 경우들도 보고되고 있다
5,6,15).

  본 연구에서 윌슨병의 초기 발현 증상으로 간 

증상이 60%를 보였으나 연구 대상이 20례에 지나

지 않아 향후 보다 많은 수를 대상으로 연구하며 

빠른 진단과 치료에 도움이 되도록 하여야겠다.

요      약

  목 적: 윌슨병으로 진단 받은 환자들의 진단 당

시의 임상 양상의 분포, 발병 연령과 검사 소견들

을 파악하고, 또한 초기 발견의 중요성을 고찰하고

자 본 연구를 시행하였다.

  방 법: 1990년 1월부터 10년간 부산 백병원에 입

원하여 윌슨병으로 진단 받은 환자 20례를 대상으

로 진단 당시의 증상과 증상 발현시기, 진단까지

의 기간, 검사 소견 등을 후향적으로 조사하였다.

  결 과: 20명의 환자들 중에 간 증상 단독 발현은 

12명(60%), 그 중 2명은 우연히 AST/ALT가 증가

된 것을 발견한 경우였으며, 신경 증상 단독 발현
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은 2명(10%), 신경 정신증상과 간 증상이 같이 나

타난 경우는 4명(20%), 혈액 증상이 주된 경우 1명

(5%), 그리고 증상이 없으며 AST/ALT도 정상이나 

가족 검진에서 혈중 ceruloplasmin이 감소된 것을 

발견한 경우가 1명(5%) 있었다. 모든 환자들에게

서 혈중 ceruloplasmin의 농도는 유의하게 낮았다. 

가족력은 5례에서 있었다. 간 증상은 진단시 이미 

간경화로 진행한 것을 초음파로 진단한 경우가 12

명(60%)이었으며, 이 중 2명이 진단 후 1년 내에 

사망하였다.

  결 론: 윌슨병은 빠른 진단과 치료가 중요하다. 

그러나 다른 유전성 대사질환들과는 달리 전체 신

생아의 선별검사는 의미가 없으며, 환자가 있는 가

족에서 혈중 ceruloplasmin과 소변 내 구리, 간 효소 

수치와 각막을 검사하는 것이 좋다. 소아기에 간염

의 증상이나 지속적으로 증가된 간 효소 수치를 

보일 때 또는 가족 중에 원인이 밝혀지지 않은 간 

질환의 가족력이 있을 때에는 윌슨병을 의심해 보

아야 하겠다. 또한 청소년기 이후에 추체외로 증상

이나 소뇌 증상 등 운동 신경계의 증상을 호소하

든지 혈액 이상, 소변 검사상 이상이 복합적으로 

나타나는 경우 등에서도 혈중 ceruloplasmin을 꼭 

확인해 보아야 한다. 그 외에 신경 증상 및 정신 

증상을 주소로 내원한 경우에도 간기능 검사를 꼭 

시행해 보아야 하겠다.
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