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In most cases, acute diarrhea in childhood heals spontaneously, but it may become the form of 

chronic diarrhea in immunodeficient children and then cause weight loss, dehydration, malabsorption 

and malnutrition. The immunodeficient diseases associated with chronic diarrhea include severe 

combined immunodeficiency syndrome, common variable immunodeficiency, acquired immuno-

deficiency syndrome, agammaglobulinemia or selective IgA deficiency. IgA deficiency is the most 

common primary immunodeficiency. Because many IgA deficient individuals seem to have 

compensated for their deficiency with increased IgM production and various nonimmunologic 

factors, the incidence of gastrointestinal involvement is not prominent. Some of those with IgA 

deficiency and recurrent infections have been found to also have IgG subclass deficiency. IgA 

deficiency with IgG2 and IgG4 subclass deficiency have high susceptability to infection and chronic 

diarrhea. IgG subclass deficiency, when present, is more likely to be found in association with a 

partial IgA deficiency rather than complete IgA deficiency. We report a 3-month-old male with 

intractable diarrhea accompanied by IgA, IgG2, and IgG4 deficiency. (Korean J Pediatr Gas-

troenterol Nutr 2001; 4: 243∼248)
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서      론

  정상 소아에서의 급성 설사는 대부분 자연 치유

되지만 면역 결핍 환아에서는 만성 설사를 일으켜 

체중 감소, 탈수, 흡수 장애, 영양 실조 등을 일으

킬 수 있다. 만성 설사와 관련된 면역 결핍 질환으

로는 중증 복합 면역 결핍증, 분류 불능형 면역 결

핍증, 후천성 면역 결핍 증후군, 무감마글로불린혈

증이나 선택적 IgA 결핍증 등이 있으며, 식세포계 

이상증이나 보체 결핍증에서는 드물다고 알려져 

있다
1,2).

  대부분의 IgA 결핍증 환아는 장 내의 분비형 

IgM 생성이 증가하여 IgA 결핍을 보상하고 다양한 

비면역학적인 인자가 방어하기 때문에 위장관 침

범 증상이 현저하지 않으나, IgG2, IgG4 아군의 결

핍을 동반한 경우에 감염에 대한 감수성이 높으며 

만성 설사의 발생 빈도가 비교적 높다고 한다
3)
.

  저자들은 만성 설사를 주소로 내원한 소아에서 

IgA와 IgG2, IgG4가 결핍되어 있는 경우를 경험하

였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.

증      례

  환  아: 김○○, 3개월, 남아

  주  소: 1개월 동안 지속되는 설사

  출생력: 제왕절개를 통하여 3,380 g으로 출생하

였으며 특이 소견은 없었다.

  가족력: 엄마가 만성 B형 간염 환자인 것 외에

는 특이 사항이 없었다.

  과거력: 생후 2개월까지는 감염 등의 특별한 사

항은 없었다.

  현병력: 생후 2개월 때 발열로 패혈증 의심하에 

인근 병원에 입원 치료 중 수양성 설사를 보여 우

유단백 가수분해 분유(hypoallergenic milk, HA 분

유) 및 금식으로 치료하였으나 증상의 호전이 없

고 하루에 8∼9회의 설사가 지속되어 발병 30일째 

본원으로 전원되었다.

  이학적 소견: 전신 상태는 만성적인 병색이 보였

으며 창백하였고 구강 내 아구창이 있었다. 중등도

의 탈수가 있었으며 한달 전 5.7 kg (25∼50 per-

centile)에서 내원시 5.7 kg (10 percentile)으로 체중

의 증가가 없는 상태였다. 장음은 항진되어 있었고 

복부 팽만은 없었으며 간비 종대나 사지의 부종은 

관찰되지 않았다.

  검사 소견: 말초 혈액 검사상 백혈구수 9,200/ 

mm
3, 혈색소 11.3 g/dl, 혈소판수 372,000/mm3이었

으며 혈당은 55 mg/dl이었고 전해질 및 간․신장 

기능은 정상이었다. 분변 배양 검사 및 로타 바이

러스 항원은 모두 음성이었다. 생후 4개월에 검사

한 IgA 치는 10.2 mg/dl (정상치 15∼101 mg/dl)이

었고 생후 5개월에 검사한 immunoglobulin 정량검

사에서는 IgG 343 mg/dl (440∼1080 mg/dl), IgA 

15.1 mg/dl (19∼93 mg/dl), IgM 67.7 mg/dl (46∼

153 mg/dl), IgE 29.8 IU/ml (0∼170 IU/ml)이었다. 

생후 6개월째 검사한 IgG subclass는 G1 2.57 g/l 

(1.75∼3.90 g/l), G2 0.67 g/l 이하 (0.24∼1.15 g/l), 

G3 0.22 g/l (0.08∼0.72 g/l), G4 0.02 g/l 이하 (0.01∼

0.11 g/l)로 측정되었다.

  방사선 소견: 특이 사항 없음.

  내시경 검사: 식도 위 십이지장 내시경 검사에서 

특이 소견은 없었고 십이지장 제 2부에서 생검을 

시행하였다.

  병리조직 검사: 십이지장 제 2부 - 융모 상피가 

위축되고 상피하 조직의 간질엔 세포간 부종과 함

께 호산구가 비특이적으로 산재해 있었다(Fig. 1, 2).

  치료 및 경과: 환아는 입원 후 하루에 10회 이

상, 30∼110 g 정도의 녹갈색의 점액성 설사가 계

속 되어 HA 분유를 먹였으나 증상의 호전을 보이

지 않아 입원 4일째부터 금식을 시켰다. 금식 후에

도 설사가 하루에 7∼8회로 계속되어 총 16일 동

안 금식을 하면서 중심 정맥을 통하여 총 정맥 영

양을 시행하였다. 이후 환아는 설사의 횟수와 양이 

감소하고 체중이 증가하는 양상을 보였으나, 입원 

10일째부터 39
oC에 이르는 발열이 발생하였고 혈

액 배양 검사에서 coagulase 음성 포도상구균이 2

회에 걸쳐 검출되었다. 환아는 항생제 치료를 받았

으며 입원 22일째부터 HA 분유를 다시 먹이기 시
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작하여 점차 양과 농도를 늘렸으며 정상변과 무른 

변을 하루에 4∼5회 보여 외래에서 관찰키로 하고 

퇴원하였다.

  추적 관찰: 환아는 퇴원 후 계속적으로 HA 분유

로 영양 공급을 했으나 잦은 상기도 감염이 있었

으며 생후 9개월째 급성 기관지염으로 경구약을 

복용한 뒤 점액-수양성의 설사가 지속되어 본원에 

재입원하여 총 정맥 영양으로 설사가 교정되었다. 

생후 11개월에 다시 점액성의 설사로 본원을 방문

하여 외래에서 cholestyramine, symbiotics 등으로 치

Fig. 1. Microphotograph from the second portion of duodenum shows atrophic, blunted villi, interstitial 

edema, and diffuse infiltration of mononuclear inflammatory cells in the lamina propria (H-E, ×40).

Fig. 2. High power view shows infiltration of eosinophils and lymphoplasma cells in edematous 

lamina propria (H-E, ×200).
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료를 받았다.

고      찰

  IgA 결핍은 가장 흔한 일차성 면역 결핍증으로 

정상 인구 300∼900명당 1명 꼴로 발생하며 대부

분은 건강하고 소수에서만 증상을 나타낸다
1). IgA

는 혈청과 분비액에서 발견되어지는데 이 두 가지 

형태는 독립적으로 조절된다고 한다. 혈청학적으

로나 구조적으로 구별되어지는 IgA 아군으로 IgA1

이 순환 IgA의 90%을 이루고 있으며 분비물에서

는 IgA1과 IgA2가 동일하게 분포하고 있다. IgA는 

주된 분비성 면역글로불린으로 모든 점막의 분비

물에 이량체 구조로서 존재하며 병원체가 점막으

로 침입하는데 있어 방어능을 가진다
2).

  IgA 결핍증은 통상적으로 혈청 IgA 치가 보통 5 

mg/dl 이하이고, 장관이나 다른 점막의 심한 분비

성 IgA 결핍증을 동반하며 다른 혈청 면역글로불

린치는 정상 또는 약간 증가되어 있으며 세포성 

면역은 정상이다
3,4)
. 선택적 IgA 결핍증 환자는 대

부분 증상이 없이 건강하나 일부 환아는 기도 감

염이 잘 걸리며 만성 및 반복성 폐질환, 알레르기, 

자가 면역 질환의 병발 빈도가 높다
5)
.

  면역 결핍아의 약 60%에서 만성 설사가 동반될 

수 있는데 세균, 바이러스, 진균, 기생충의 잦은 감

염으로 식욕 부진이 동반되고 장관 감염이 장기간 

지속되어 만성 설사를 일으키며, 소장 점막의 손상

을 일으키고 췌장 효소와 담즙 분비가 저하되어 

흡수 장애를 일으켜 영양 불량을 초래하게 된다. 

람블편모충이 IgA 결핍증 환아의 장관 감염의 가

장 흔한 원인으로 알려져 있으며 치료에 반응하지 

않는 재발하는 람블편모충증은 부분적인 장점막 

융모의 위축을 일으켜 흡수 장애를 유발한다고 한

다
6,7).

  대부분의 IgA 결핍증 환아는 장내의 분비형 IgM 

생성이 증가하여 IgA 결핍을 보상하고 다양한 비

면역학적인 인자가 방어하기 때문에 위장관 침범 

증상이 현저하지 않지만
3) IgG2, IgG4 아군의 결핍

이 동반된 경우에는 감염에 대한 감수성이 높으며, 

만성 설사의 발생 빈도가 비교적 높다. 사실 IgA 

단독 결핍보다는 IgG 아군의 결핍과 동반된 IgA 

결핍이 임상적으로 더욱 심각한 문제들을 나타낸

다고 한다
8∼11).

  IgA 결핍 환자에서는 우유 단백에 대한 항체가

가 높고 우유 알레르기를 일으킬 수 있으며, 그 외 

소아 지방변증, 염증성 장질환, 자가 면역 질환, 위

장관암의 발생과도 연관이 있는 것으로 알려져 있

다
12). 즉 위장관 점막으로의 단백질의 선택적인 흡

수가 소실되므로 소, 양, 염소의 우유와 같은 항원

이 순환계로 들어가서 면역 병리학적인 반응을 일

으키거나 자가 면역 현상을 일으킨다. 정상적인 경

우 동물 항원이 순환계로 들어가면 IgA 특이성 면

역 복합체가 형성되고 goblet 세포로 하여금 표면

으로 점액을 분비시킴으로써 항원이나 감염원의 

부착을 막는다. 그러나 면역글로불린의 결핍은 면

역 복합체의 형성 불능으로 인해 완전한 형태의 

항원을 흡수하게 되어 감작을 야기한다. 식이 항원

에 재 노출되면서 소량의 항원이 흡수되면 알러지 

증상을 일으키게 되고, 파괴된 점막 표면을 통해 

항원의 통과가 증가되므로 알러지 반응의 악순환

이 시작되게 된다. 또한 비특이적 장관 항원의 섭

취는 IgG에 의해 매개되는 반응을 일으키고 만성 

질환을 유도한다. IgA 결핍과 동반된 IgG2, IgG4의 

결핍은 항원의 흡수, IgE 매개 면역학적 반응, 염

증성 매개물의 분비, 위장관염을 일으키고 염증이 

있는 장관 상피는 더욱 항원에 대한 투과를 허용

하게 되여 악순환이 계속된다
12,13).

  Ojuawo 등
13)은 만성 비감염성 설사를 보이는 42

명의 2세 이하 소아들을 5년간 관찰하였는데, 알러

지성 대장염이 가장 흔한 원인이었고 그 외 비특

이성 대장염, 자가 면역성 장관염, 궤양성 대장염 

등의 순이었다. 그런데 특징적인 소견은 약 50% 

이상의 환자에서 혈청 IgA, IgG2, IgG4가 아주 낮았

다는 것이다.

  본 증례는 혈청 IgA 치가 상기 기준에는 합당하

지 않았으나 동일 연령의 국내 유아 정상치 이하

로 계속 떨어져 있었고, IgA1과 IgA2 아군에 대한 

검사는 이루어지지 않았지만 반복되는 감염 및 난
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치성 설사는 부분적 IgA 결핍과 동반된 IgG2 및 

IgG4 결핍으로 인한 것으로 보인다. 환아는 설사 

초기에 타 병원에서 유당 제거 분유를 섭취하였으

나 호전이 없었고, 본원에서 총 정맥 영양 후에 우

유 단백 가수분해 분유를 섭취함으로 설사가 교정

되었으며, 수개월 후 감염 뒤에 또다시 만성 설사

가 발생하여 앞과 동일한 치료로 설사가 교정되었

다. 임상 소견과 소장 생검에서의 평평한 융모와 

점막의 부종, 수많은 림프구와 호산구의 침윤 등을 

미루어 볼 때 면역글로불린 결핍과 동반된 우유 

단백 알레르기에 의해 설사가 지속된 것으로 사료

된다.

  예후에 대한 정확한 자료는 없지만 관련된 질환

에 따라 달라진다. 나이가 듦에 따라 호전되는 경

향이 있으며 적어도 50%에서는 증상이 사라지며 

심한 결핍이 아닌 경우에서는 IgA 농도가 정상화

될 수도 있다. 또한 결핍이 지속됨에도 불구하고 

증상이 호전될 수 있는데 이는 면역계의 성숙함에 

기인한다고 알려져 있다
5).

  치료로는 모든 감염의 초기에 항생제 치료가 필

요하며 예방적으로 항생제를 사용할 수도 있으나 

정맥 내 면역글로불린의 주입은 심각한 문제를 일

으킬 수 있는 감염시에만 이용될 수 있다. 왜냐하

면 IgA가 결핍된 환아에서는 혈청이나 면역글로불

린이 주입되면 IgA 항체가 발생되어 재투여시에 

심각한 아나필락시스를 유발할 수 있기 때문이다. 

장기 손상이나 성장 부진 및 알러지 증상에 대한 

감시가 지속적으로 필요하다
14,15). 위장관 감염이 

있는 경우에는 감염원에 대한 치료를 시작하고 치

료에 효과가 없다면 흡수 장애에 대한 진단 평가

와 수분, 전해질, 칼로리의 보충 요법을 실시해야 

하며 장관 영양으로 흡수 장애를 치료할 수 없는 

경우에는 탈수와 영양실조증을 방지하기 위하여 

중심 정맥 영양을 실시해야 한다
16). 필요하다면 소

장 생검을 실시하여 장점막 융모의 위축이 있으면 

글루텐 결핍식을 투여하기도 한다.

요      약

  저자들은 생후 2개월부터 지속되는 만성 설사를 

주소로 내원한 환아에서 면역글로불린 정량 검사

상 IgA의 결핍과 함께 IgG2 및 IgG4 결핍이 동반되

어 있고 영아기에 빈번한 설사와 감염을 동반한 

증례를 경험하였기에 보고하는 바이다.
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