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후부다형각막이상증의 임상적 특징과 질병 진행에 관한 

연구

김나현⋅김만수

가톨릭대학교 의과대학 서울성모병원 안과 및 시과학교실

목적: 후부다형각막이상증(posterior polymorphous corneal dystrophy, PPCD)으로 진단받은 환자 37명의 증례를 모아 임상 양상 및 
결과를 알아보고자 하였다.
대상과 방법: 1995년부터 2012년까지 본원에서 진단 받은 37명(74안)을 대상으로 후향적으로 세극등 검사 병변의 특징, 성별, 발병나
이, 증상, 양측성 여부 및 질병의 진행 정도와 내피세포 변화에 따른 관계 양상, 특정 유전자 변이성 유무 등을 분석하였다. 
결과: 후부다형각막이상증(PPCD) 환자 37명(74안)들은 세극등검사상 대다수에서 tram-track line appearance 소견을 보였으며, 병변
의 양상은 주로 가로로 위치하였다. 진단 당시 각막내피세포 수의 저하 소견을 나타내었으며, 세포 수 감소 및 질병은 천천히 진행하였
다. 남녀간 차이는 없었으며 대부분 30대 이후, 우연히 진단되었으며 일측성이 많았다. 공통적인 특정 유전자 변이 소견은 관찰되지 
않았다. 합병증으로 1명이 각막이식을 받았으며, 홍채각막유착에 의한 녹내장으로 2명이 본원에서 아메드 벨브관 삽입술을 받았다. 
나머지는 무증상으로 외래 경과관찰 소견을 나타내었다. 
결론: 후부다형각막이상증(PPCD)은 남녀 차이는 없었고 일측성이 많았다. 또한 모든 환자군에서 공통적인 특정 유전자 소견은 관찰되
지 않았다. 양안 각막내피수의 차이가 있는 경우는 내피세포의 감소가 있는 눈에서 tram track line appearance가 있나 관찰할 필요가 
있다. 또한 이차적 합병증으로 각막부전 및 녹내장이 발생할 수 있으나 빈도는 낮았다.
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후부다형각막이상증(posterior polymorphous corneal 
dystrophy, PPCD)은 흔히 양측성으로 알려졌으며 후 각막

의 여러 형태의 변화와 드물게 홍채와 우각의 변화를 초래

하는 질환으로서, 특징적으로 상염색체 우성유전을 하나 드

물게 상염색체 열성 유전을 한다는 보고도 있다.1-3

후부다형각막이상증(PPCD)은 보통 양성이며 진행하지 

않는다고 알려졌지만 몇몇 환자들은 각막부전이나 녹내장

으로 인하여 실명하기도 한다고 기술하였다.2,4
 

이 질환에서 미세현미경 검사(Ultrastructural exam) 상 

각막내피에서 각막 상피세포의 특징을 가지는 비정상적인 

각막내피세포들이 관찰되며 이러한 세포들은 풍부한 in-
termediate filaments, desmosomes 및 microvilli를 가지고 

있으며 종종 다층화(multilayered)되어 있다.5-14
 그 세포들

은 전형적인 상피세포 표지자(epithelial marker)의 분화를 

담당하는 cytokeratin intermediate filaments를 가지고 있

다. 하지만 많은 각막에서 정상적인 세포들이 관찰되기도 

한다.6,11-16
 병리학적으로 데스메막에서 비정상적인 내피세

포의 발현이나 이동에 따른 이차적 변화에 의해 발생한다. 
이는 내피 안에서 외피 세포상 세포들의 증식을 일으키며 

정상적인 육각형 각막 내피 세포의 대체를 일으킨다.1,14,17,18

현재까지 후부다형각막이상증(PPCD)에 직접적인 영향

을 끼치는 유전자 변이는 아직 확진된 연구는 없으나 몇몇 

연구에서 VSX-1, COL8A2, ILB1 등의 유전자 변이가 관

찰되어 보고된 바 있다.19-22

임상증상은 경도의 각막변화가 있는 경우는 증상이 없으

며, 각막부종이 발생하는 경우 시력저하를 주 증상으로 한

다. 특징적인 임상양상은 세극등 검사상 후 각막의 소 수포, 
데스데막의 비후, 후 각막의 대상 양 병변, 미만성 각막상피 

및 실질성 부종, 홍채 주변 전 유착 및 홍채 각막 유착과 포

도막 외반 등이 나타난다.7,18,23
 임상적으로 주변부 홍채 각

막 유착, 홍채 위축 및 동공 편위와 연관될 수 있는 데스메

막 및 내피 세포층의 양측성 내피세포 띠(endothelial 
bands), 수포 그리고 다형성 혼탁(polymorphous opacity)
으로 특징이 될 수 있다.7,18,23

 또한 드문 유전성 질환으로 

주로 각막 부종이 생기기 전까진 보통 무증상으로 지내는 

경우가 많으며 젊은 층에서는 라식 검사 위해 우연히 방문
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Figure 1. The endothelial cell changes over years in posterior 
polymorphous corneal dystrophy (PPMD). (37 patients) The 
graph shows that slowly, progressive loss of endothelial cells 
was observed over 10 years in 37 patients.

하여 진단 받은 경우가 많다.24

저자들은 이 질환의 국내외적인 다수 환자의 보고가 없

어 1995년부터 2012년까지, 총 17년 동안 본원병원에 내

원한 환자들 중 질환이 의심되는 37명(74안)을 대상으로 후

향적으로 이 질병에 대한 세극등 검사상의 병변의 특징 및 

성별, 발병나이, 증상 및 양측성 여부, 유전자 변이 유무 및 

내피세포 변화에 따른 질병의 진행 양상 등을 분석하였다. 

대상과 방법

본 연구는 1995년부터 2012년까지 총 17년 동안 본원에

서 진단 받은 37명(74안)을 대상으로 후향적으로 조사하

였다. 의무기록을 통하여 환자의 나이, 진단명, 성별, 양측

성 여부 및 질병의 진행 정도와 내피세포 변화에 따른 관계 

양상 및 특정 유전자 변이성 유무 등을 분석하였다. 한 명

의 동일한 검사자에 의해 병변이 확인되었으며 진단 당시 

세극등 검사에 의한 병변의 특징으로 질환을 진단하였다. 
처음 진단 당시 환자의 전안부 사진 및 내피세포 수를 측정

하였으며 진단 후 6개월 간격의 경과관찰을 통하여 내원시

마다 각각을 재측정하여 의무기록에 첨부하였고, 이 기록을 

참고하여 질환의 진행 양상을 분석하였다. 전안부 사진은 

세극등 검사기계에 부착된 보조카메라(ZDSLRA-TP-CAN, 
Canon)를 사용하였으며 내피 세포수 측정시 specular mi-
croscopy (NONCON ROBO NSP-9900, Konan medical)를 

사용하였다. 후부다형각막이상증(PPCD)은 유전적 질환으로 알려

졌으나 각막 이영양증의 국제 분류(The International Committee 
for Classification of Corneal Dystrophies (IC3D))에 따르면 

Category 3 (아직 chromosomal locus의 mapping이 확립되

지 않은 각막이영양증)의 범주에 속하며 확진된 유전자 발

견에 대한 보고가 없기에 기존 논문에 유전자 변이가 보고

된 바 있는 VSX-1, COL8A219-22
 유전자 변이 검사를 시행

하였다. 본 유전자 연구에 참여한 모든 환자들에게 연구의 

목적을 설명하였으며, 헬싱키(Helsinki) 선언을 준수하였

고, 2005년 발효된 생명윤리법에 근거하여 환자의 동의 하

에 진행하였으며 동의할 경우 유전자 검체에 대한 검사를 

진행하였고 IRB 심사를 통과하였다. 

결 과

후부다형각막이상증(PPCD)을 가진 환자들의 증례를 살

펴보면 모든 연령층에서 모두 우연하게 발견되었다. 모든 

환자들에서 증상을 호소한 경우는 없었으며 30대 이전에 

발견된 경우는 라식 수술 위해 우연히 병원 방문하여 시행

한 검사상 각막이상으로 정밀검사가 요구되어 이에 대한 

검사 시행 도중 진단되는 경우가 대부분이었으며 중년층 

이후 또한 시력저하를 주소로 내원하여 양안의 백내장 소

견과 함께 우연하게 진단받은 경우가 대부분이었다. 
진단받은 환자들의 시력은 모두 0.63 이상에서 1.0의 시

력이 측정되었다. 진단 받은 37명 중 6개월에서 1년 간격으

로 경과 관찰 시 시력에 큰 변화를 보인 군은 없었다. 하지

만 이러한 시력변화 소견을 보이지 않더라도 내피세포 수

는 지속적인 변화양상 소견을 보였다. 문헌에는 양안성으로 

알려졌으나 대부분의 환자는 단안성으로 임상소견이 나타

난 각막에서 각막내피세포수의 감소가 관찰되었다. 일단 초

기에 진단받았을 때 환자들의 각막 내피 세포수 측정 시 

2000 cells/mm2
 미만인 경우가 대부분이었다. 후부다형각

막이상증(PPCD)을 진단 받은 환자들 중 초기 진단 시 최고 

내피세포수는 2010 cells/mm2로 측정되었으며 가장 낮은 

내피 세포수를 가진 환자는(단, 이 질환을 진단받기 전 각

막 내피세포에 영향을 받았을 만한 수술이나 처치를 받은 

적이 없는 환자에 한하여) 519 cells/mm2로 측정되었다. 
또한 처음 진단 시 내피세포 감소 소견을 보이지 않았을지

라도 6개월에서 1년마다 지속적인 외래 경과관찰 시 추후 

각막내피세포수의 지속적인 감소를 나타내었다. 각막내피

세포수의 감소 추이를 살펴보면 대략적으로 약 10년간의 

경과관찰 시 가장 많은 변화양상을 보인 세포수 변화는 약 

700 cells/mm2의 세포수 감소가 있었으며 이를 제외하고는 

대부분 전후를 비교하였을 때 대략적으로 약 100-200개 

정도의 세포수 감소를 보였다(Fig. 1).
내원시에 시행한 세극등검사상 특징적인 각막병변 소견을 

살펴보면 대다수에서 tram-track line appearance 소견을 

나타내었다(Fig. 2). 이들은 주로 linear 혹은 cystic form 소
견을 나타내었으며(Figs. 3, 4) 이 병변들의 양상은 1명을 제

외(세로로 위치)하고는 모두 가로로 위치하였다. 각막을 4
사분면으로 나누어서(상, 하, 이측 및 비측) 병변의 위치를 
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Figure 3. Cystic form in PPMD on slit lamp exam.

Figure 2. Tram-track line appearance in PPMD on slit lamp 
exam.

살펴보았을 때 병변은 거의 대부분(37명 중 32명, 86.5%) 
하이측에 위치하고 있었다. 

성별에 따른 분류를 살펴보면 남자 21명, 여자 16명으로 

여자에 비해 남자에서 다소 많이 발견되는 경향이 있었으

나 남녀간의 유의한 차이를 보이지는 않았다. 연령대는 10
대 이전 발견된 경우는 1건(9세), 10대는 1건, 20대는 6건, 
30대는 7건, 40대는 3건, 50대는 6건, 60대 이후에는 13건
으로 관찰되었다. 

진단받은 환자들(37명)에게서 유전자 검사를 시행하였

으며 그 중 2명에게서 COL8A2, VSX1 gene에서 mutation 
발견되었으며 이들 가족들(어머니)에게도 동일한 유전자 

결과 및 각막 병변을 확인할 수 있었다. 
흔히 이 질환은 양측성으로 알려졌으나 양안 또는 단안

의 발생여부를 보면 초기 진단 시 양측성인 경우가 7건, 일
측성인 경우가 30건으로 흔히 양측성이라고 알려졌던 것과

는 달리 초기 진단 시 일측성 빈도가 월등히 높은 것으로 관

찰되었다. 단안에서 양안으로 발전하는 경우는 1건 관찰되

었으며 이 경우 처음 진단 시 세극등 검사상 좌안에만 병변

이 관찰되었으며 당시 내피세포 수는 우안 2127 cells/mm2, 
좌안 994 cells/mm2이었다. 지속적인 외래 경과 관찰 시 약 

10년 후 우안에도 같은 병변이 발생하였으며 내피세포 수

는 우안 1972 cells/mm2, 좌안 832 cells/mm2로 반대측 눈

에도 서서히 병이 진행하는 양상으로 보였다.

A B

C
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Figure 4. Linear form in PPMD on slit lamp exam.

이 질환에 의한 각막부전으로 각막이식을 시행 받은 경

우는 1건이었다. 이 환자의 경우(61세, 남) 이전 특이한 안

과적 병력이나 수술 과거력을 가지고 있지 않았으며 우연

한 외래 방문에 의하여 진단 받은 뒤 지속적인 외래 경과관

찰 시 진행하는 내피세포 수 감소에 의한 각막부전에 의한 

것이었다. 각막이식을 받을 당시 시력은 0.04로 측정되었

으며 1995년부터 진단받아 경과관찰 해오던 중 각막 병변

의 악화로 각막부전이 발생하였으며 마지막 측정되었던 내

피세포수는 587 cells/mm2로 측정되었다. 또한 이 질환에 

의한 이차적 홍채각막유착에 의한 녹내장 발병 2건으로 이들

은 모두 본원에서 아메드 벨브관 삽입술을 시행 받았다. 이
후 나머지는 무증상으로 외래 경과관찰 소견을 나타내었다. 

고 찰

후부다형각막이상증(PPCD)은 1916년 Grayson3에 의해 

처음 소개된 질환으로서, 당시 후 각막 표면에 “bullous” 
lesion을 가진 여섯 명의 환자들을 보고하면서 알려졌다.9 
이 질환은 임상양상의 다양성으로 인해 grouped vesicles, 
Schynder’s posterior herpes, hereditary corneal edema 
등 서로 다른 각막내피 이영양증으로 기술되었다.23,24

 병리

학적 연구에서 1974년 Grayson3은 처음으로 전자현미경에 

의해 각막내피의 비정상적인 세포를 보고하였으며. 이후 여

러 전자현미경 연구에 의해 두 종류의 각막세포가 밝혀지

게 되었다.11-13,23

한 종류의 세포는 전형적인 정상 각막내피세포로서 한 

층의 육각형 배열을 하며, 소수의 microvilli, 풍부한 mi-
tochondria, apical gap junction을 특징으로 하는 반면, 다
른 종류의 세포는 다층으로 배열을 하며, 다수의 microvilli, 
소수의 mitochondria, 현저한 desmosomal junctions, ker-

atin에 대한 염색을 특징으로 하는 각막상피세포이다.11-14,23

감별해야 할 가장 중요한 질환으로서, 홍채각막내피증후군

(Chandler 증후군, 진행성 홍채 위축(progressive iris atro-
phy, PIA), the iris nevus (Cogan-Reese) 증후군)은 증상

의 발현이 10-20대에 시작되며 편측성으로 여자에 많이 발

생하고, 유전적 성향이 없이 진행성으로 100%에서 홍채각

막유착과 녹내장을 동반하는 반면, 후부다형각막이상증

(PPMD)은 증상의 발현이 어떤 연령에서도 시작될 수 있으

며, 양측성으로 발생하며, 주로 상염색체 우성으로 유전되

고 비진행성으로 드물게 홍채각막유착과 녹내장을 동반한

다.3,18,23,25,26

후부다형각막이상증(PPCD)은 드문 유전성 질환으로 주

로 각막 부종이 생기기 전까진 보통 무증상으로 지내는 경

우가 많으며 젊은 층에서는 라식 검사 위해 우연히 방문하

여 발견되거나 주로 각막 부종에 의한 시력 저하로 안과에 

내원하여 진단받게 되는 경우가 많다. 병리학적으로 데스메

막에서 비정상적인 내피세포의 발현이나 이동에 따른 이차

적 변화에 의해 발생한다.5,17
 이는 내피 안에서 외피세포상 

세포들의 증식을 일으키며 정상적인 육각형 각막내피세포

의 대체를 일으킨다.5,17

이러한 각막 및 홍채의 변화는 양측성이라는 교과서 보

고가 있었으나, 변화 정도는 비대칭적으로 오는 경우가 많

기 때문에 편측성 질환으로 오진되기가 쉽다.23

현재까지 후부다형각막이상증(PPCD)과 관련된 유전자

로 VSX-1, COL8A2, IL119-22
 gene 등의 다형성이 보고된 

바 있으나 이 질환의 유전자 표현형(phenotype)의 변이를 

확실히 분류할 수 있는 동일성을 가진 sequence variants는 

알려져 있는 바가 없으며,19-22
 각막 이영양증의 국제 분류

(The International Committee for Classification of Corneal 
Dystrophies [IC3D])에 따르면 Category 3 (아직 chro-

A B
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mosomal locus의 mapping이 확립되지 않은 각막이영양증)
의 범주에 속해있다.27

저자들은 본 연구에서 후부다형각막이상증(PPCD)도 같

은 각막 이영양증의 범주에 속한다는 점에서 유전성 각막 

이영양증에 영향을 미치는 변이 유전자로 알려진 TGFBI 
(Tissue growth factor beta inducible) 검사를 시행하여 

후부다형각막이상증(PPCD)과의 관련성을 비교하였으며 

37명에서 모두 TGFBI (Tissue growth factor beta in-
ducible) 변이 소견은 나타나지 않았다. 이 결과로 보아 후

부다형각막이상증(PPCD)은 여러 형태의 각막 이영양증과

는 다른 유전적 변이에 의한 각막 변성이 발생한다고 알 수 

있다. 또한 2명에서 VSX-1, COLA82 유전자 변이가 나타

났으나 빈도가 낮아 정확한 연관성을 짓기는 어려우며 이 

질환을 일으키는 공통 유전자 변이에 대한 연구가 더 활발

히 이루어져야 할 것이다.
후부다형각막이상증(PPCD)은 발병률에 있어서 남녀 차

이는 없으며 초기 진단 시 양측성보다는 편측성으로 진단

되었다. 또한 병변이 있는 눈의 세포감소는 있으나 각막부

전까지 초래한 경우는 드물었다. 이 질환에 의해 각막부전, 
각막혼탁 및 녹내장이 발생할 수 있으나 빈도는 높지 않은 

것으로 나타나 공격적인 치료보다는 지속적인 외래 경과관

찰을 하는 보존적 방법을 시행하였다. 저자들의 연구에서 

후부다형각막이상증(PPCD)은 특별한 임상증상을 가지고 

있지 않아 우연히 발견되므로 실제 발병률과 양안성 유무

는 정확하게 알 수 없으나 본 연구에서는 문헌에 보고된 바

와 달리 편측성이 더 많았다. 그러므로 각막 내피 세포수 

검사에서(백내장 수술 시 또는 굴절 수술 시) 양안 내피 세

포수의 차이가 있을 경우 자세하고 정기적인 각막 내피 세

포 검사가 필요하다.
또한 유전성 질환으로 알려져 있는 것만큼 관련 유전자 

연구가 활발히 이루어져 이에 대한 정확한 원인 유전자를 

찾아낸다면 특정 유전자 치료를 통하여 병의 완치를 기대

하여 볼 수 있을 것이다.
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=ABSTRACT=

The Clinical Features and Progression of the Disease in Posterior 
Polymorphous Corneal Dystrophy (PPCD)

Na Hyun Kim, MD, Man Soo Kim, MD, PhD

Department of Ophthalmology and Visual Science, Seoul St. Mary’s Hospital, The Catholic University of Korea College of Medicine, Seoul, Korea 

Purpose: To analyze the clinical features and the relationship between endothelial cell changes and progression of posteri-
or polymorphous corneal dystrophy (PPCD) disease by evaluating a case series of 74 eyes in 37 patients.
Methods: From 1995 to 2012, patients were selected from those referred with a probable clinical diagnosis of PPCD to a 
special study group. Selection was based on the slit-lamp appearance of each case. A total of 37 patients who were diag-
nosed as PPCD were assessed with respect to gender, age of onset, genetic influences, and affected eyes (unilateral or bi-
lateral). Additionally, we observed the relationship between the changes of the patients’ lesions, progression of disease 
and the rate of loss of corneal endothelial cells. 
Results: On slit lamp examination, a tram-track line appearance of posterior corneal surface was detected in a majority of 
patients. Most lesions lied horizontally except for 1 patient (vertically located). At the time of initial diagnosis, the patients’ 
endothelial cell count was under 2,000 cells/mm2, a slow unilateral progressive loss of endothelial cells was observed over 
10 years and there was no associated gender differences. Most patients were diagnosed after their 30’s during incidental 
visits. No specific gene mutations were found in screening of the coding sequence of genes for mutations. Most patients 
were asymptomatic, although 1 patient underwent penetrating keratoplasty (PKP) due to bullous keratopathy and 2 pa-
tients had glaucoma surgery because of iridocorneal adhesion.
Conclusions: In PPCD, there was no gender difference and most lesions were unilateral. Additionally, no remarkable gene 
mutations were observed. When significantly different endothelial cell counts between patient’s eyes were detected, a 
tram-track line appearance on a patient’s cornea surface was observed. Some patients had corneal dysfunction and glau-
coma, but the frequency was lower.
J Korean Ophthalmol Soc 2014;55(3):368-373
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