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서      론

윌슨병은 간, 뇌 및 기타조직에 구리가 과도하게 축적되는 

상염색체 열성의 선천적 대사장애 질환으로 평생 유병률은 

1 : 30000 수준으로 알려져 있다.1) 윌슨병 환자에서 병발하

는 정신과적 질환의 유병률은 연구에 따라 다양하나, 282명

의 윌슨병 환자사례를 리뷰한 연구 결과 15%의 환자에서 정

신과적 증상이 주요 증상으로 관찰되었다는 보고가 있다.2) 

흔하게 나타나는 정신과적 증상은 우울(30%), 행동 문제

(30%), 인지장애(28%), 과민성(22%)으로 알려져 있다.3) 또 다

른 연구에 따르면, 주요우울장애가 4~48%, 정신증(psychosis)

은 1.4~11%의 윌슨병 환자에서 나타난다고 보고된 바 있다.4)

다른 정신과적 질환에 비하여 양극성장애는 윌슨병에서 

비교적 드문 것으로 알려져 있으나, 2012년 Italy에서 시행된 

연구에 따르면 윌슨병에서 양극성장애는 대조군 대비 약 9배

의 유병률을 보인다고 한다(30.4% vs. 3.3%).5) 그러나 학계에 

보고된 윌슨병에서 나타난 양극성장애의 사례는 제한적이

다. 해외에서는 일부 증례가 보고된 바 있으나, 저자가 조사

한 범위 내에서 국내보고는 아직 없었던 것으로 보인다. 

본 증례보고에서는 양극성장애로 입원치료 후 정신과적 

증상의 호전을 보이던 중 나타난 신경학적 증상으로 윌슨병

이 진단된 31세 남자 환자의 사례를 보고하고자 한다. 

증      례

만 31세 남자 환자가 2015년 3월부터 시작된 운동장애, 

2015년 5월부터 시작된 발성장애를 주소로 본원 정신건강의

학과 외래를 통해 2015년 9월 1일 보호병동에 입원하였다. 

2012년(만 28세) 직장에서 갈등을 겪으며 우울감, 흥미 상

실, 불면, 식욕감소로 몸무게가 10 kg 이상 줄어드는 증상이 

2~3개월간 지속적으로 나타났다. 당시 연고지 근처 정신과 

외래에서 약물치료 후 호전되었으며, 2013년(만 29세) 다시 

우울삽화가 발생하였으나 약물치료 없이 호전된 바 있었다. 

2014년 9월(만 30세)부터 직장에서 갈등을 겪으면서 과민성

(irritability)이 증가하였고 2014년 10월에 3주간 고양된 기분, 

불면, 수일 동안 유흥업소를 다니면서 과소비하는 등의 과다 
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행동을 보였다. 또한, 술자리에서 다툼으로 경찰에 연행되는 

등의 공격성, 발화량과 발화속도의 증가를 보여 2014년 11월

에 양극성장애 진단하 연고지 근처 대학병원에서 입원치료

를 시작하였다. 입원 후 검사한 brain MRI의 당시 판독상 특

이소견은 없었으며, 33일간 valproate 1750 mg, quetiapine 

400 mg까지 증량하면서 증상이 호전되어 퇴원하였다. 이후

로도 약 3개월간 고양된 기분, 과다 활동 등이 간헐적으로 관

찰되어 외래치료를 지속하면서 valproate 1500 mg, que-
tiapine 600 mg으로 조절 이후 기분이 안정되었고 행동문제

를 보이지 않았다. 

그러던 중, 2015년 3월(만 31세)경 양손의 진전이 발생하

여 외래에서 추체외로 증상 의심하에 propanolol 20 mg bid, 

benztropine 1 mg bid를 추가하였으나 호전이 없었다. 2~3

주 후부터 양쪽 팔다리의 근력 저하가 진행되고, 보폭이 점차 

줄어들어 valproate, quetiapine을 서서히 감량하였으나 증

상 호전이 없었다. 증상은 점점 심해져 2015년 5월부터 혼자

서 서거나 보행하기 어려운 상태였고, 특히 보행 중 방향전환 

시 불안정성이 심하였다. 또한, 2015년 5월부터는 점차 발화

량이 줄고 목소리가 잘 나오지 않는 발성장애가 시작되었다. 

7월에 환자 아버지가 음독 자살하는 모습을 목격한 이후 불

안감, 우울감과 함께 발성장애가 심화되어 상대방의 말을 듣

고 이해하며 입 모양으로는 의사 표현을 하나 발성이 어려운 

상태가 되었다. 이에 2015년 8월 타원 재활의학과에 입원하

여 근전도 등 시행하였으나 특이소견은 없었다. 본원 내원 2

주 전부터는 모든 약을 중단한 상태를 유지하였음에도 보행

장애, 발성장애 및 진전이 호전되지 않아 2015년 9월 1일 본

원 정신건강의학과 외래 초진 후 보호병동에 입원하였다. 

입원 당시 식욕, 수면 상태가 양호하고 기분은 안정적이었

으며 불안감, 과민성은 관찰되지 않았다. 정동은 다소 둔마

되어 있었고 망상이나 환각 등 사고 및 지각상의 문제는 부

인하였다. 검진상 양손의 진전, 운동측정장애(dysmetria), 파

킨슨 보행이 관찰되었으며 양안에서 Kayser-Fleischer ring

이 관찰되었다. 이에 윌슨병 감별을 위해 9월 2일 시행한 혈

액검사상 혈청 ceruloplasmin 4.1 mg(정상범위 15~40), 24시

간 요중 구리 323 ug(정상범위 38~70), 혈청 구리 38.9 ug(정상

범위 70~155)으로 측정되었다. 입원 당일 시행한 brain MRI

상 뇌의 전반적 위축과 pontine-midbrain-thalamic-basal 

ganglia-substantia nigra 및 red nucleus 영역에서 고강도 신

호가 관찰되었다. 또한 2014년 12월에 타원에서 시행했던 

brain MRI의 재판독 결과, 이전에 보고되지 않았던 경도의 

뇌 위축 및 2015년 MRI와 동일한 부위의 고강도 신호가 보

고되었다(그림 1). 9월 2일 시행한 인지기능검사상 Mini-

Mental State Examination 27/30, Clinical Dementia Rating 

0.5, Frontal Assessment Battery 점수 14/18로 뚜렷한 인지

장애는 관찰되지 않았다. 9월 2일 시행한 간기능검사상 total 

bilirubin 2.2(0.2~1.2)로 증가하였으며 9월 4일 시행한 복부 

초음파와 CT상 간경화 및 비장비대가 관찰되었다. 기타 혈

액검사, 흉부 X-ray, 심전도 및 뇌파는 정상이었다. 입원 3일

째부터 trientine 250 mg을 qid로 투여하기 시작하였으며 이

후 점차 양손의 진전 및 운동측정장애 증상이 호전되어 2주 

후 퇴원하였다. 퇴원 3주 후 외래 경과상, 혼자서 보행 가능

한 수준으로 운동장애가 호전되었고 의사소통이 일부 가능

한 수준으로 발성장애도 호전을 보였다. 

고      찰

본 증례는 윌슨병 환자에서 기분장애, 특히 조증의 발현 

이후 진전, 운동장애, Kayser-Fleischer ring 등의 신경학적 

Fig. 1. T2 flair image MRI, 2014/ 
12/02 (A), 2015/09/01 (B) : T2 hyper 
signal intensity around substantia 
nigra and red nucleus. A   B
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증상 및 간 증상을 보이면서 첫 증상 발현부터 윌슨병의 진

단까지 3년 이상이 소요된 사례이다.

윌슨병에서 나타나는 다양한 정신과적 증상 중에서도, 전

형적인 조증 증상을 보인 사례보고는 국내뿐 아니라 해외에

서도 드문 편으로6) 2006년에 타증상에 앞서 조증 증상을 보

인 윌슨병 환자의 사례가 처음으로 보고되었다.7) 2008년에 

조증이 첫 증상으로 발현된 또 다른 윌슨병 사례가 보고되었

으며, 해당 사례에서 첫 증상 발현 후 진단까지는 3년이 소요

되었다.8) 이후로 조증이 첫 증상으로 발현된 윌슨병의 사례

보고는 저자의 조사상 부재한 것으로 보이며, 윌슨병 진단 

후 경과상 조증이 발현된 사례는 일부 보고된 바 있다.9-11) 

윌슨병 환자 중 30~40%가 진단 당시 정신과적 증상을 보

이며, 20%가 윌슨병 진단 전에 정신과를 방문한다고 한다.4) 

이처럼 윌슨병에서 정신과적 증상은 드물지 않게 관찰되지

만 Kayser-Fleischer ring, 운동장애와 같은 전형적인 신경

학적 증상보다 정신과적 증상이 먼저 나타난 경우 그 진단

이 지연되는 경우가 많다. 선행 연구에 따르면 신경학적 증

상이 첫 증상으로 발현된 윌슨병의 경우 진단까지 1.5년, 간 

증상이 발현된 경우 0.5년이 소요되는 반면,12) 정신과를 먼

저 방문하는 경우 윌슨병이 진단되기까지는 평균 2.42년이 

소요된다고 한다.5) 

그러나, 정신과적 증상을 먼저 보이는 윌슨병 환자들의 조

기진단과 적극적인 치료는 몇 가지 임상적 측면에서 특히 중

요하다. 첫째로, 윌슨병은 진단 및 치료가 지연되는 경우 영

구적인 장기 손상이 초래될 수 있어13) 환자의 고통을 가중시

키게 된다. 본 환자에서도 진단 당시 이미 비가역적인 간경화

와 뇌 위축이 진행되어 있었다. 두 번째로, 윌슨병 환자에게 

정신과에서 흔히 사용하는 항정신병제를 투여하는 경우 진

전, 파킨슨 증상, tardive dyskinesia 등 심각한 추체외로 증

상이 유발 및 악화될 위험성이 높다.6,14) 본 환자에서도 진전, 

보행장애, 발성장애 등의 추체외로 증상이 발현되었으며, 이

후 항정신병제의 감량과 benztropine, propanolol의 투여에

도 쉽게 호전이 되지 않았다. 항정신병제에 의한 추체외로 

증상의 발현과 악화의 방지를 위해, 정신병적 증상을 보이는 

윌슨병 환자의 조기진단은 더욱 중요하겠다. 또한, 기분 및 

행동 문제를 가진 윌슨병 환자들은 약물 순응도가 낮고 사

회적 기능 손상이 심하여 경과가 더욱 급격히 나빠질 수 있

어 주의가 필요하다.6) 실제로, 정신과적 증상을 보이는 윌슨

병 환자들의 경우 간 증상이나, 신경학적 증상만 보이는 환

자들보다 더 나쁜 예후와,15) 간 이식 후의 낮은 생존율 및 심

각한 삶의 저하를 보인다는 연구 결과도 있어16) 임상가들은 

더욱 경각심을 가질 필요가 있다. 

본 사례에서도, 타 증상 발현에 앞서 기분장애 증상이 먼저 

발현되어 윌슨병 진단까지 3년이 소모되었다. 환자가 보인 

기분장애는 윌슨병의 증상일 수도 있으나, 환자의 친부가 음

독 자살한 가족력을 고려하였을 때 윌슨병과 별도로 존재하

는 양극성장애의 증상일 가능성도 있어 추후 주의 깊은 관

찰이 필요하다. 이와는 별도로, 환자의 이전 경과상 윌슨병 

진단을 앞당길 수 있었던 증상 및 징후가 몇 가지 관찰된다. 

첫 번째로, 환자가 정신과에 첫 입원하였을 때 시행하여, 당

시 판독상 특이소견이 없었던 brain MRI의 재판독 결과 윌

슨병에서 보이는 pontine-midbrain-thalamic-basal ganglia-

substantia nigra 및 red nucleus 영역의 고강도 신호가 관찰

되었다. 두 번째로, 진단 당시 환자에게서 육안으로도 쉽게 

구분할 수 있는 Kayser-Fleischer ring이 관찰된 바, 침습적

인 검사 전에 주의 깊은 신체검진만으로도 윌슨병의 징후를 

보다 일찍 포착할 여지가 있었다. 또한, 환자에서 발현된 진

전, 보행장애, 발성장애 등의 추체외로 증상이 benztropine, 

propanolol의 투여 및 항정신병제의 감량에도 쉽게 호전이 

없었던 경과 또한 추체외로 증상이 쉽게 발현되고 악화되는 

윌슨병의 가능성을 시사한다. 

결      론

정신과 환자들의 진단 과정에 있어, CT, MRI, positron 

emission tomography 등 영상평가와 electroencephalography, 

각종 혈액검사 등 활용 가능한 데이터의 범위가 점점 광범

위해지고 있다. 그럼에도 불구하고, 주어진 자료들과 임상 

경과를 주의 깊게 관찰하고 해석하지 않으면, 윌슨병과 같이 

정신병적 증상을 흔히 나타내는 기질적 질환의 진단이 지연

될 수 있다. 특히 정신과적 증상을 보이는 윌슨병 환자에서 

진단이 늦어지는 경우, 비가역적 기능소실과 추체외로 증상

의 심화, 약물 순응도 악화 등으로 인한 최악의 상황을 초래

할 수 있어 주의가 필요하다. 본 증례는 정신과적 증상 중에

서도 비교적 드물게 발현되는 양극성장애의 증상을 보이는 

윌슨병 환자를 통해, 주의 깊은 검진 및 검사와 임상 경과의 

관찰이 진단을 앞당길 수 있음을 전달하는 점에서 임상적 

의의가 있다.
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