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서   론1)

부신백질이영양증(Adrenoleukodystrophy, ALD)은 성염

색체 열성으로 유전되는 유전적 질환으로 신경계의 백질과 

부신피질 및 고환을 침범한다[1]. 현재 발생빈도는 약 

17,000명 당 1명으로 매운 드문 것으로 알려져 있다[2]. 이

는 과산화소체(peroxisome) 내에 있는 효소 결핍에 의하여 

very long chain fatty acid (VLCFA)가 뇌, 부신, 적혈구, 그

리고 혈장에 비정상적으로 축적되는 것과 관련된다[3]. ALD

는 소아기 대뇌형, 청소년기 대뇌형, 부신척수신경병형, 성

인 대뇌형, 애디슨형, 무증상형으로 나뉘며, 80% 가량의 대

부분이 소아기에 발병하며 성인형은 약 1~3%로 드문 것으

로 알려져 있다[1,4]. ALD는 부신 기능저하증 등의 임상증
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상, 뇌 영상과 VLCFA 수치의 상승으로 진단 한다. 한편, 동

정맥 기형과 ALD와의 연관은 알려져 있지 않으며, 이전의 

보고에 의하면 뇌의 동정맥 기형에서 출혈성 병변이 발생하

고 이후 점차적인 탈수초화 병변이 동반된 ALD의 1예가 보

고된 바 있다[5]. 한편 국내의 경우 30세 이후 성인에서 발

병한 ALD의 경우는 1예[6]로 이의 경우 부신 기능이상이 

동반되지 않은 부신척수신경병증(adrenomyeloneuropathy)

으로 진단된 경우로서 현재까지 성인형 ALD는 보고된 바가 

없다. 따라서, 본 저자들은 동정맥기형의 하나인 뇌 모야모

야병의 뇌 수술후 허혈성 탈수초화 뇌 병변으로 진단받은 

환자에서 부신 기능저하증을 동반한 성인형 ALD 1예를 경

험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다. 
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ABSTRACT

Adrenoleukodystrophy (ALD) is a rare inherited metabolic disease associated with the accumulation of very 

long chain fatty acids (VLCFA) in the central and peripheral nervous systems and adrenal glands, and leads 

to leukoencephaly myeloneuropathy, adrenal insufficiency, and hypogonadism. Frequent phenotypes, which 

account for 80% of cases, are infantile ALD and adrenomyeloneuropathy. Adult-onset ALD is rare (1~3%). 

The diagnosis of X-linked ALD is based on clinical findings and abnormal plasma concentrations of VLCFA. 

Here, we report a rare case of adult-onset ALD, which might involve a brain vascular operation as an 

aggravating factor, combined with moyamoya disease, in a 35-year-old male who presented with adrenal 

insufficiency, abnormal brain imaging, and elevated VLCFA levels. (J Korean Endocr Soc 24:58~62, 2009)
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다른 병원에서 실시한 뇌 자기공명영상검사에서 특이소견은 

관찰되지 않았다. 내원 3년 전, 점차적으로 두드러진 좌측 

근력 약화가 진행되어 다른 병원에서 시행한 뇌혈관 자기공

명영상검사에서 모야모야병(Moyamoya disease)과 함께 좌

측 내경동맥 협착을 진단 받고 좌측 두개 내-외우회로형성

술(intra-extracranial arterial bypass)을 시행 받았다. 이후 

주로 독립적 이동이 어려운 상태의 실내 수준(indoor level)

의 생활을 하던 중 약 6개월 전부터 양측 상지의 근력이 점

진적으로 더욱 저하되어 방문하였다. 가족력상 외삼촌이 환

자와 비슷한 증상으로 사망하였으며, 환자 여동생의 아들도 

소아형 ALD를 진단받고 골수이식술을 시행 받았다(Fig. 1). 

내원 시 생체 징후는 정상 범위였고, 신경학적 검사에서 의

식은 비교적 명료하였으며 구음 장애와 연하장애를 보이면

서 침 흘림이 심하였고 혀의 전후 움직임이 약하게 나타났

A

 

B

C

Fig. 2. Axial T1 weighted image of the brain (Fig 2A) reveals both frontal lobe white matter and corpus callosum demyelination. 

Axial T2 weighted image (Fig 2B) and FLAIR image (Fig 2C) also shows both involvement of frontal lose white matter and 

corpus callosum. 

Fig. 1. Pedigree of the patient (■ affected male, ◑ Carrier female).
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다. 우측 중추성 안면신경마비 소견을 보이고, 안구는 외측

의 외안구 운동이 감소되어 있었으며, 근력검사에서 우측 마

비가 더욱 심한 양측성 편마비 소견을 보여서 우측 상하지

는 MRC grade에서 I~II단계, 좌측상하지는 MRC grade에

서 II~III단계로 근력의 심한 저하가 관찰되었다. 내원 시 심

전도, 흉부 X-선 사진, 백혈구, 적혈구, 전해질, 간기능 검사, 

신기능 검사, 뇨 검사는 모두 정상이었으며, 중성지방은 245 

mg/dL (정상: 200 mg/dL)로 증가되어 있었다. 부신 기능검

사에서 부신피질자극호르몬은 3,410 pg/mL (정상: 0~90 

pg/mL)로 증가되어 있었으며, 코르티솔은 3.9 μg/mL (정상: 

5~25 μg/mL)로 감소되어 있었다. 그 외 혈청 젖산 12.2 

mg/dL (정상: 4.5~19.8 mg/dL), 비타민 B12 261.0 μg/L (정

상: 243~894 μg/L), 엽산 6.1 μg/L (정상: 1.5~16.9 μg/L), 

황체화호르몬 6.73 mIU/mL (1.7~8.6 mIU/mL), 난포자극호

르몬 6.82 mIU/mL (정상: 1.5~12.4 mIU/mL), 남성호르몬 

3.01 ng/mL (정상: 2.8~8.0 ng/mL), 젖분비호르몬 11.45 

ng/mL (정상: 4.1~18.4 ng/mL), 젖산탈수효소 296 IU/L 

(정상: 100~450 IU/L), 갑상선자극호르몬 0.918 μIU/mL 

(정상: 0.49~4.67 μIU/mL) 및 유리 T4 1.23 ng/dL 정상: 

0.71~1.85 ng/dL)로 정상 범위였다. 뇌 자기공명영상검사에

서는 T2 강조영상에서 전두엽(frontal lobe)과 뇌량(corpus 

callosum), 기저핵(basal ganglia) 그리고 내섬유막(internal 

capsule)에 만성 뇌연화증성 병변이 관찰되었다(Fig. 2). 뇌

혈관 자기공명영상검사에서는 양측성 상상돌기 상내경동맥

(supraclinoid internal carotid artery)의 완전 협착과 함께 후

대뇌동맥으로의 혈류 증가 및 일부에서의 모야모야 혈관을 

확인할 수 있었다(Fig. 3). 진단을 위해 실시한 혈청 VLCFA 

검사에서 C26:0 수치와 C24/C22, C26/C22 비율의 값이 증

가되어 있었다(Table. 1). 환자는 모야모야병 수술 후 허혈

성 탈수초화 뇌병변을 동반한 성인형 ALD로 진단 하에 약 

3주간 중추신경계 재활 치료와 스테로이드 대치요법을 시행

하면서 타인의 관찰하에 보행기(walker)를 이용하여 실내보

행 상태로 퇴원하였고, 현재 외래에서 추적관찰 중이다. 

고   찰

ALD은 중추 신경계의 탈수초화와 부신 기능저하증 및 

조직과 체액에 VLCFA (주로 C26:0과 C24:0)의 축적을 동

반한 심각한 퇴행성 신경질환이다[1,3,4,7]. 어머니는 대개 

증상이 없는 보인자이며, 성염색체 열성유전에 의해 아들에

게 증상이 나타난다. 본 환자의 어머니의 경우 타 병원의 유

전자 검사에서 이상 소견이 확인되었으며, 환자의 여동생 또

한 검사에 이상을 보였고, 남조카의 경우 소아기 대뇌형으로 

진단 받고 골수 이식술을 시행받은 병력이 있는 점 등이 조

사되어 X-염색체 열성으로 유전되는 가계도를 구성할 수 있

었고, 증상 발현 시점이 29세경인 점을 들어 성인형 ALD을 

진단할 수 있었다.  

ALD은 VLCFA가 과산화소체 내로 이송되는데 문제가 

Fig. 3. Brain magnetic resonance angiography reveals moyamoya vessels with total occlusion of the both supraclinoid internal 

carotid arteries.

Table 1. Plasma profile of very long chain fatty acids (VLCFA) 

Case's data Reference values Unit

C22:0 22.493 ≤ 96.3 μmol/L

C24:0 40.846 ≤ 91.4 μmol/L

C26:0  7.845 ≤ 1.31 μmol/L

C24:0/C22:0  1.816 ≤ 1.39

C26:0/C22:0  0.349 ≤ 0.023
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있는 것으로 여겨지며, 이는 최근 Xq28에 있는 peroxisomal 

transporter gene (ABCD1)의 돌연변이와 관련된 것으로 밝

혀졌다[8]. 그러나 일란성 쌍둥이의 ALD의 발현이 일치하

지 않으며 유전적 결함에도 불구하고 증상이 없는 경우도 

있어서 다른 외부요건도 증상발현에 중요한 것으로 알려져 

있다[5,9]. 또한 기존 보고에 의하면 두부 손상에 의해 이 질

병의 손상이 시작될 수도 있음이 시사되었다[10~13]. 본 환

자의 경우도 모야모야병을 진단 받고 수술적 치료를 시행 

받은 후 점차적으로 증상이 악화된 바 이러한 가능성을 염

두에 두어야 할 것으로 생각되며, 향후 ALD의 발현에 영향

을 미치는 인자에 대한 포괄적이고 체계화된 연구들이 필요 

할 것으로 생각한다. 

전 세계적으로는 뇌동정맥 기형의 출혈성 병변에 대해 수

술적 처치를 시행하고 이 후 점차적인 편측 근력약화, 뇌 자

기공명영상검사에서 탈수초화병변의 확인, C26:0/C22:0의 

비율 및 C24:0/C22:0의 비율이 증가로 ALD가 확진된 1예

가 있으나 뇌동정맥 기형에 대한 뇌혈관 수술이 ALD발병의 

하나의 중요한 외부조건임을 명확하게 증명하지는 못하였다.

ALD의 진단은 특징적인 신경학적 이상이 점차적으로 진

행하는 임상증상과 뇌 영상의 특징적인 이상소견으로 추정

할 수 있다. 신경학적 증상으로는 행동의 변화와 퇴행, 주의

집중력 장애, 기억력저하, 학업능률저하 그리고 치매 등이 

다양하게 발생할 수 있다. 또한 보행장애, 구음장애, 연하곤

란, 시력장애, 피질성 청력장애, 사지부전마비, 경련성 발작 

등이 나타날 수 있다[1,15]. 뇌 자기공명영상검사에서 임상 

증상이 나타나기 전에 이상소견을 발견할 수 있으며, 양측 

대뇌를 포함하여 외측내실 주위의 대칭적인 탈수초화 양상

을 확인할 수 있다[14]. 본 환자의 경우 내원 3년 전에 증상

이 악화되어 촬영한 뇌자기공명영상검사에서 뇌 모야모야병

과 좌측 내경동맥 협착증을 진단 받고 두개 내-외우회로형

성술(intra-extracranial arterial bypass)을 시행 받은 상태였

으며, 진행성 사지부전마비, 구음장애, 연하곤란, 외안구운동

장애 등의 특징적 임상증상과 본원에서 실시한 뇌혈관 자기

공명영상검사에서 모야모야병을 확인할 수 있었으며, 뇌 자

기공명영상검사에서 양측 대뇌에 다발성으로 발생한 만성 

뇌연하증성 병변인 뇌 탈수초화 질환이 관찰되었고, 검사실 

소견상 부신기능저하증과 C26:0와 C26:0/C22:0의 비율, 

C24:0/C22:0의 비율이 증가되어 있어 확진할 수 있었다.

질환의 확진을 위해서는 혈장이나 배양된 피부섬유배아

세포에서 VLCFA의 증가를 확인하는 것이 필수적이며, 주

로 C26:0 (hexacosanoic acid)는 나이와 상관없이 증상이 있

는 X-linked ALD 남자환자의 99%에서 증가하고, C26:0 

/C22:0의 비율과 C24:0/C22:0의 비율 또한 대다수에서 증가

한다[15]. 그러나 증상이 없는 보인자에서는 혈청 VLCFA

는 85%에서만 증가하고, 약 20%는 정상소견을 보일 수 있

다.

한편, 혈청 부신피질자극호르몬 증가와 부신피질자극호르

몬 자극검사를 통한 혈청 코르티솔 측정을 통한 부신 기능 

부전의 확인도 진단에 도움이 되는데 본 환자의 경우 현격

한 부신피질자극호르몬의 증가와 코르티솔의 감소를 보여 

부신피질자극호르몬 자극검사는 실시하지 않았다. 최근에는 

분자유전학적 검사를 통한 유전자 돌연변이를 확인하는 방

법도 진단에 이용되고 있다[16]. 

현재까지는 ALD의 근본적인 치료법은 없으며, 부신 기

능저하증이 동반된 경우 부신피질 호르몬의 투여가 반드시 

필요하며, 물리치료, 신경인성 방광의 치료, 정신의학적 또는 

교육적 지지 등의 보존적인 치료 등이 시행되고 있다[1,6,7]. 

골수이식은 소아 대뇌형과 청소년 대뇌형 ALD의 치료 중의 

하나이지만, 심각한 신경학적 및 신경정신학적 장애를 가진 

환자의 경우 추천되지 않으며, 골수이식 자체의 사망률이 높

기 때문에 뇌 자기공명영상에서 뇌 병변이 확인되고 정상 

신경검사 소견을 보이며 경미한 신경적신학적 장애를 가진 

환자에서만 추천된다[17]. 약물치료는  Odone 부부에 의해 소

아 대뇌형 ALD환자에게 glycerol trioleate (GTO)와 glycerol 

trierucate (GTE)를 4:1의 비율로 섞은 Lorenzo oil을 사용

하여 혈청 VLCFA의 수치가 정상화되었다는 획기적인 보고

에 의해 1989년 이후 대부분의 ALD 환자에서 투여되기 시

작하였다[18]. 그러나 지금까지 보고된 연구 결과에 따르면 

혈청 VLCFA의 수치가 감소함에도 소아 대뇌형 환자들의 

임상경과의 진행을 막지 못하였다[19,20]. 

요   약

저자들은 과거력에서 뇌 모야모야병으로 진단받고 뇌혈

관 수술한 이후 부신 기능저하증을 동반한 성인형 ALD가 

서서히 발현되어 뇌동정맥 기형에 대한 뇌혈관 수술이 하나

의 중요한 발병의 외부조건으로 여겨질 수 있는 성인형 

ALD 1예를 경험하였기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이

다. 
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